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“OBESIDAD: GENÉTICA Y BIOMARCADORES DIAGNÓSTICOS” 

 

 
RESUMEN 

Introducción: La obesidad es considerada un problema de salud pública y afecta 

a niños, adolescentes y adultos a nivel mundial, esta enfermedad ocurre a causa de 

una mala alimentación, falta de ejercicio y factores genéticos y puede 

desencadenar múltiples enfermedades crónicas. 

Objetivo: Comprender la genética de la obesidad y los biomarcadores de 

diagnóstico utilizados en el laboratorio clínico. 

Métodos: se realizaron búsquedas en las bases de datos Google Académico, 

Pubmed, SciELO, Dialnet y ScienceDirect. En la búsqueda bibliográfica se 

encontraron 34 artículos tanto en inglés y español que cumplían con los criterios 

de búsqueda: genes, obesidad y biomarcadores de diagnóstico, se utilizaron 

artículos con 5 -10 años de antigüedad. 

Resultados: mediante el análisis de las diferentes investigaciones se conoció 

que los genes son un factor importante en la obesidad, ya que existen varios como 

FTO, MC3R, MC4R y POMC cuya alteración se asocia con esta patología, por ello 

existen biomarcadores medibles en sangre que ayudan a su diagnóstico entre ellos 

el perfil lipídico, insulina, glucosa, proteína C reactiva, grelina, adiponectina y 

leptina. 

Conclusiones: El FTO fue el primer gen vinculado con la obesidad que se ha 

descrito en varios estudios realizados a nivel mundial. Además, el análisis de los 

biomarcadores en el laboratorio clínico resulta vital en el diagnóstico de la 

obesidad ya que ayuda al tratamiento o control de esta enfermedad con el fin de 

que esta patología no incremente su incidencia. 

 

PALABRAS CLAVE: OBESIDAD, GENÉTICA, DIAGNÓSTICO, LABORATORIO 

CLÍNICO. 

 

 

 

 

 



xi  

“OBESITY: GENETICS AND DIAGNOSTIC BIOMARKERS” 

 

ABSTRACT 

Introduction: The obesity is considered a public health problem and affects 

children, teenagers and adults worldwide, the principal causes are bad diet, lack of 

exercise and genetic factors and can trigger multiple chronic diseases. 

Objective: To understand the genetics of obesity and diagnostic biomarkers used 

in the clinical laboratory. 

Methods: Google Scholar, Pubmed, SciELO, Dialnet and ScienceDirect 

databases were used. We found 34 articles in English and Spanish that met the 

search criteria: genes, obesity and diagnostic biomarkers, using articles 5-10 years 

old. 

Results: through the analysis of the different researches it describe some genes 

that are important like factors for obesity, some genes are FTO, MC3R, MC4R and 

POMC its alterations are associated with obesity, however there are measurable 

biomarkers in blood that help in its diagnosis among them lipid profile, insulin, 

glucose, C-reactive protein, ghrelin, adiponectin and leptin. 

Conclusions: FTO was the first gene associated with obesity, that has been 

describe in several worldwide studies. In addition, the analysis of biomarkers in the 

clinical laboratory are vital in the diagnosis as it helps in the treatment or control of 

this disease so that this pathology does not increase its incidence. 

 

KEY WORDS: OBESITY, GENETICS, DIAGNOSIS, CLINICAL LABORATORY.
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 INTRODUCCIÓN 

En la actualidad existen grandes problemas de salud en la sociedad a causa de una 

mala dieta y hábitos de vida inapropiados, lo que induce a tener un mayor riesgo 

de desarrollar diferentes enfermedades, una de ella es la obesidad (1). 

Según la OMS (Organización Mundial de la Salud) más de mil millones de personas 

en el mundo tienen obesidad, en adultos aproximadamente 650 millones, en 

adolescentes 340 millones y en niños 39 millones y se cree que estas cifras con el 

pasar de los años irán incrementando (2), por ello, en América Latina esta patología 

se ha convertido en la epidemia del siglo XXI, ya que, es una problemática de salud 

pública en todos los países, no solo en países desarrollados (3). 

Por otro lado, a nivel nacional la obesidad en el Ecuador empieza desde los 

primeros años de vida con una prevalencia de alrededor del 5 % en niños de 5 a 11 

años de edad, en donde los habitantes del sector urbano son los más afectados, 

mientras que entre 12 a 19 años el 29.6% del total de los adolescentes tienen 

obesidad (4). 

La obesidad es considerada como el almacenamiento excesivo o anormal de tejido 

adiposo y se divide los tres tipos; Grado I o moderado (30-34.9 Kg/m2), grado II o 

severo (35-39.9 Kg/m2) y grado III o mórbido (≥ 40 Kg/m2) (5), a su vez este 

padecimiento puede desarrollar otras enfermedades como diabetes (90%), 

enfermedades cardiovasculares (90%), hipertensión (60%-70%), accidentes 

cerebrovasculares (18-48%) entre otras que generan un riesgo para la salud (6). 

Asimismo, la obesidad tiene causas multifactoriales que tiene relación con la 

nutrición, estilos de vida, actividad física y genética (6). 

De acuerdo con la genética de la obesidad existe información científica que revela 

la presencia de variantes en al menos diez genes, la mayor parte de ellos están 

involucrado en la vía de señalización de la leptina-melonocortina como es el caso 

del receptor 4 de la melanocortina (MC4R), receptor 3 de la melanocortina (MC3R) 

y proopiomelanocortina (POMC) que intervienen en la conducta alimentaria y 

metabolismo energético y también tenemos al fat mass and obesity-associated 

gene (FTO) que interviene en la regulación de peso corporal, por ello, una alteración 

de esta vía y genes puede generar una alimentación compulsiva o un inadecuado 
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metabolismo energético (7). 

Esta enfermedad se puede determinar por diferentes parámetros entre ellos se 

encuentra el IMC (Índice de Masa Corporal) que se obtiene dividiendo el peso de 

una persona (Kg) por el cuadrado de la estatura (m) (5). Así mismo, para el 

diagnóstico de la obesidad es útil el uso de biomarcadores, que son indicadores 

medibles que se usan para identificar una enfermedad o trastorno en una persona, 

de acuerdo a esto tenemos biomarcadores metabólicos como el perfil lipídico, 

insulina, glucosa, entre otros que son medibles en sangre, por otro lado, están los 

biomarcadores inflamatorios como la proteína C reactiva y otros tales como la 

leptina, adiponectina y grelina que también ayudan al diagnóstico de esta 

enfermedad, por ende, estos biomarcadores utilizados en el laboratorio generan un 

apoyo al médico asegurando un tratamiento adecuado para sus pacientes (8). 

Con el pasar del tiempo la obesidad se ha convertido en un problema de salud 

pública, por lo que, el riesgo de morbilidad y mortalidad van en aumento, por ello, 

esta enfermedad debería tener una intervención eficaz que ayude a prevenir la 

obesidad y garantizar un buen diagnóstico que ayude a mejorar la calidad de vida 

de las personas (9). Por ende, el objetivo de este estudio es comprender la genética 

de la obesidad y los biomarcadores de diagnóstico utilizados en el laboratorio 

clínico. 

 

MÉTODOS 

Para la presente revisión sistemática se realizó una búsqueda de información 

retrospectivas que fue recopilada de bases de datos como: Google Académico, 

Pubmed, SciELO, Dialnet y ScienceDirect. Se utilizaron artículos en inglés y español 

con acceso libre y texto completo. El criterio temporal del estudio fue de 5- 10 años de 

antigüedad utilizando las siguientes palabras claves: genes, obesidad y biomarcadores 

de diagnóstico. Además, se incluyeron artículos originales y tesis. Se identificaron un 

total de 250 artículos los cuales después de un proceso de revisión solo fueron 

seleccionados 34 para análisis de este estudio (Figura 1). Para el análisis de resultados 

del estudio se utilizaron datos obtenidos de diferentes investigaciones en varias 

poblaciones considerando el tipo de población, el tamaño de la población, el objetivo y 
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medidas de asociación en estudios que mencionaban los genes relacionados con la 

obesidad y los biomarcadores metabólicos, inflamatorios y otros que ayudan al 

diagnóstico de esta enfermedad. 
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RESULTADOS 

 
Tabla 1. Genes relacionados con la obesidad. 

 
 

Autor 

Año 

Titulo País Procedencia Diseño 

Metodológico 

Objetivo Breve resumen 

 

Mardones 
et al 

(2019)10 

Asociación  del 

polimorfismo 

rs3751812 del gen 

FTO con 

marcadores          de 

adiposidad y 

metabólicos en 

población chilena. 

Resultados del 

estudio GENADIO 

Chile Scielo Original Determinar la 

asociación del 

polimorfismo 

rs3751812 del 

gen FTO con 

marcadores de 

adiposidad  y 

metabólicos. 

Participaron 409 personas. Se 

utilizaron marcadores metabólicos, de 

adiposidad y presión arterial. Para los 

marcadores de adiposidad se utilizó el 

IMC ≥ 30,0 kg/m2 para considerar a una 

persona obesa y para definir obesidad 

central los valores utilizados fueron el 

perímetro de la cintura (PC) ≥ 102 cm 

en hombres y 88 cm en mujeres. En los 

marcadores metabólicos la presencia 

de cada copia adicional de la variante 

de riesgo (T) incrementa los niveles de 

insulina en 3,38 U/ml, del HOMAIR un 

aumento de 0,81, de leptina una 

elevación de 2,01 ng/ml, pero el cHDL 

existió una reducción de 2,65 mg/dl por 

cada copia del alelo de riesgo del gen 

FTO en hombres y mujeres, además la 

presión arterial no presentó ninguna 

alteración.    Los    resultados    fueron 

presentados     como     promedio     o 
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      coeficiente beta con un intervalo de 

confianza del 95%. 

Srivastava  

et al 

(2014) 11 

Evaluación de los 

polimorfismos 

MC4R (rs17782313, 

rs17700633), AGRP 

(rs3412352)   y 

POMC (rs1042571) 

con obesidad en el 

norte de la India. 

India Springer Original Determinar si 

MC4R 

rs17782313, 

MC4R 

rs17700633, 

AGRP 

rs3412352  y 

POMC 

rs1042571 

presentan 

asociación con 

la obesidad. 

Participaron 300 personas obesas (IMC 

≥ 30,0 kg/m2) y 300 no obesas (IMC 

<30,0 kg/m2). En este estudio se 

analizaron los genes MC4R (encargado 

de regular el apetito), AGRP (implicado 

en la regulación del balance energético) 

y POMC (precursor de otras proteínas 

que regulan el apetito). Los resultados 

obtenidos fueron que el genotipo MC4R 

rs17782313 con p = 0,02; OR = 1,7 y 

POMC rs1042571 con p = 0,01; OR = 

1,6, se asocian con la obesidad, sin 

embargo, el MC4R rs17700633 con p: 

0,001; OR: 0,55) presentó una 

asociación baja con esta enfermedad, 

pero la AGRP rs3412352 con p: 0,93; 

OR: 0,96 no mostró ninguna relación 

con la obesidad. 
Wang et al 

(2021)12 

Identificación  y 

caracterización de 

dos nuevas 

mutaciones         del 

receptor de 

melanocortina-3 

(MC3R) en 

China Elsevier Original Identificar 

nuevas 

mutaciones  y 

polimorfismos 

de MC3R  y 

evaluar su 

relación con la 

obesidad. 

Participaron 176 personas obesas y 

170 sanas. Se conocieron dos 

mutaciones (A33D y A259T) en estado 

heterocigoto y dos polimorfismos (T6K 

y V81I) de MC3R y se demostró que los 

dos polimorfismos encontrados 

presentan      un      desequilibrio      de 

ligamento      completo.      Las      dos 

https://www.analesdepediatria.org/es-obesidad-asociada-al-receptor-4-articulo-S1695403316302028
https://www.analesdepediatria.org/es-obesidad-asociada-al-receptor-4-articulo-S1695403316302028
https://www.analesdepediatria.org/es-obesidad-asociada-al-receptor-4-articulo-S1695403316302028
https://www.analesdepediatria.org/es-obesidad-asociada-al-receptor-4-articulo-S1695403316302028
https://www.analesdepediatria.org/es-obesidad-asociada-al-receptor-4-articulo-S1695403316302028
https://www.analesdepediatria.org/es-obesidad-asociada-al-receptor-4-articulo-S1695403316302028
https://www.analesdepediatria.org/es-obesidad-asociada-al-receptor-4-articulo-S1695403316302028
https://www.analesdepediatria.org/es-obesidad-asociada-al-receptor-4-articulo-S1695403316302028
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 individuos obesos 

chinos 

    mutaciones fueron encontradas en dos 

personas con obesidad severa, sin 

embargo, la mutación A259T también 

fue encontrado en el hermano obeso 

del portador, lo que ayuda a determinar 

que la mutación podría generarse junto 

con la obesidad en la familia. Además, 

estas mutaciones no fueron localizadas 

en el grupo control, lo que confirma que 

A259T y A33D están relacionadas con 

la obesidad. 

 

 

 
Tabla 2. Biomarcadores diagnósticos (metabólicos). 

 
Autor 

Año 

Titulo País Procedencia Diseño 

Metodológico 

Objetivo Breve resumen 

Lartey et al 

(2018) 13 

Perfil lipídico y 

dislipidemia entre 

niños en edad 

escolar en zonas 

urbanas de Ghana 

Ghana NCBI Original Analizar el 

perfil lipídico 

en niños de 9 a 

15 años, que 

viven en zonas 

urbanas de 

Ghana. 

Participaron 409 niños con peso normal 

y 393 con sobrepeso/obesidad. Para 

este estudio se tomó en cuenta las 

características sociodemográficas de 

los niños en edad escolar, la dieta 

alimenticia, la actividad física, las 

medidas antropométricas y perfil 

lipídico. Se catalogaron como valores 

alterados en colesterol ≥ 200 mg/dl, 

LDL-C ≥ 130 mg/dl, HDL-C ≤ 40 mg/dl 

y    triglicéridos    ≥    150    mg/dl,    los 
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      resultados indicaron que los niños con 

sobrepeso/obesidad presentaron 

niveles altos de triglicéridos y LDL-C y 

niveles bajos de c-HDL en relación con 

los niños de peso normal, además los 

datos obtenidos mediante regresión 

multivariante nos mostró que los 

valores de triglicéridos se relacionaron 

con ver televisión en la mañana antes 

de ir a la escuela ( p: 0,011) y los 

niveles elevados de LDL-C se relacionó 

con la edad del niño (p:0,010), el 

escaso consumo de frutas ( p : 0,020) y 

ver la televisión por la mañana 

(p:0,006). 

Sucasaire  

et al 

(2019) 14 

Relación entre 

obesidad e 

hiperglicemia en 

niños de 5 a 13 años 

de edad. Hospital 

distrital ii – 1 

jerusalén. 2018 

Perú Repositorio de 

la Universidad 

César Vallejo 

Original Identificar si 

existe relación 

entre la 

hiperglicemia y 

la obesidad. 

Participaron 400 niños de ambos sexos 

de 5-13 años. Las variables utilizadas 

fueron edad, sexo y glicemia en 

ayunas. Para las medidas de la 

circunferencia de la cintura (CC) 

abdominal de acuerdo a la edad y sexo 

se usaron los parámetros encontrados 

por Freedman y McCarthy y para 

considerarse hiperglicemia la glicemia 

en ayuno debe ser > 100 mg / dL. Los 

resultados revelados indican una V de 

Cramer     con     una     r=0.317     con 

significancia estadística de p=0.000, 
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      demostrando que, al incrementarse la 

frecuencia de obesidad, también se 

incrementa la frecuencia de 

hiperglicemia de forma moderada y 

directa en la población de niños de 5-13 

años. 
 Bardellini  

et al 

(2020) 15 

Asociación entre la 

resistencia a la 

insulina y acantosis 

nigricans en niños 

con obesidad en un 

hospital de tercer 

nivel en Lima, 2018 

– 2019 

Perú Scielo Original Conocer la 

asociación 

entre la 

resistencia a la 

insulina y la 

presencia 

de acantosis 

nigricans en 

niños obesos. 

Participaron 42 niños obesos de 5-10 

años. Los parámetros usados fueron la 

edad, sexo, IMC y acantosis nigricans. 

Un IMC<120% del percentil 95 se lo 

denominó obesidad y un IMC es ≥120% 

del percentil 95 será conoció como 

obesidad extrema. Los estudios 

realizados dieron a conocer que el 

45,2% de la población presentó 

obesidad extrema y el 64,3% mostró 

acantosis nigricans, además el IMC y la 

presencia de acantosis nigricans en 

cuello, fueron elevadas en los niños con 

resistencia a   la   insulina,   con valores 

p estadísticamente significativos 

(p<0,001). 
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Tabla 3. Biomarcadores diagnósticos (inflamatorios). 
 

Autor 

Año 

Titulo País Procedencia Diseño 

Metodológico 

Objetivo Breve resumen 

Soto et al 

(2022) 16 

Concentraciones 

séricas  de  la 

proteína C reactiva 

ultrasensible y del 

perfil lipídico en 

adolescentes 

obesos 

Ecuador ProQuest Original Identificar las 

concentraciones 

séricas de 

proteína C 

reactiva 

ultrasensible  y 

el perfil lipídico 

en jóvenes con 

obesidad 

Participaron 225 jóvenes con obesidad 

y 100 adolescentes sanos. Las 

variables para este estudio fueron las 

medidas antropométricas, perfil 

lipídico y proteína C reactiva 

ultrasensible. Para el perfil lipídico 

fueron tomados en cuenta los valores 

de referencia de la Sociedad Argentina 

de Pediatría considerándose niveles de 

colesterol altos ≥ 200 mg/dl; cLDL 

elevada ≥130 mg/dl, cHDL ≤40 mg/dl, 

y triglicéridos ≥130 mg/dl, en donde las 

personas obesas sobrepasaron estos 

niveles, además en los adolescentes 

obesos de sexo masculino se 

evidenció  un alto riesgo 

cardiovascular (p<0,05) debido a que 

presentaron un IMC ≥ 30 Kg/m2 y 

circunferencia de cintura (CC) > 95 cm 

que el sexo femenino, por ende 

revelaron niveles de PCR 

ultrasensible superiores a 3 mg/L. 
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Norris et al 

(2022) 17 

Obesidad  en la 

adultez temprana y 

funcionamiento 

físico en la mediana 

edad: investigando 

el papel mediador 

de  la  proteína C 

reactiva. 

Inglaterra Elsevier Original Determinar el  

papel de la 

proteína   C 

reactiva    (PCR) 

en la obesidad 

en la  adultez 

temprana y en el 

funcionamiento 

físico   en la 

mediana edad. 

Participaron 8495 personas. Para este 

estudio el índice de masa corporal 

(IMC), PCR y funcionamiento físico 

(PF) se midieron a los 33, 45 y 50 año. 

La mediana del IMC a los 33 años fue 

de 25,0 kg/m2 en hombres y 23,3 kg/ 

m2 en mujeres; en donde el 10 % de 

hombres y mujeres de 33 presentaron 

obesidad. La PCR mediana a los 45 

años fue de 0,9 mg/l y la PF deficiente 

se definió baja <10%. Por ello después 

relacionar las variables se obtuvo que 

la obesidad a los 33 años se asocia 

con una PCR más elevada a los 45 

años y una FP deficiente <10%, es 

decir en personas obesas los valores 

de PCR fueron un 81,06 % (IC del 95 

%: 70,40 %, 91,72 %) más altos y las 

probabilidades de FP deficiente fueron 

2,46 (IC del 95 %: 2,01, 3,01) veces 

mayores. 
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Tabla 4. Otros Biomarcadores diagnósticos 
 

 

Autor 

Año 

Titulo País Procedencia Diseño 

Metodológico 

Objetivo Breve resumen 

Bujaidar, M 

(2019) 18 

 
Asociación entre los 

cambios en el 

porcentaje de grasa 

corporal, niveles 

séricos de leptina, 

ghrelina y 

adiponectina        en 

trabajadores con 

rotación de turno 

laboral. Estudio 

piloto 

México Repositorio de 

la Universidad 

Autónoma de 

San Luis de 

Potosí 

Original Conocer la 

relación entre 

las 

modificaciones 

en el 

porcentaje  de 

grasa corporal 

y los niveles de 

leptina, 

ghrelina   y 

adiponectina 

en los 

trabajadores 

con rotación de 

turno laboral. 

Participaron 30 personas. Se 

analizaron niveles de leptina (hormona 

involucrada en el peso corporal), 

adiponectina (regula el metabolismo 

energético) y ghrelina (hormona 

gástrica encargada de regular el apetito 

y el peso corporal). El estudio reveló 

que los niveles de leptina no 

representaron datos significados en 

este estudio es decir no se alteraron, 

sin embargo, la alta concentración de 

ghrelina (954.2 pg/ml), la menor 

concentración de adiponectina (0.6 

μg/ml), los hábitos alimenticios y la 

actividad física alterados en el turno 

nocturno, podrían estar interviniendo a 

tener una mayor ganancia de masa 

grasa generando el aumento de peso a 

largo plazo en los trabajadores. 
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DISCUSIÓN 

La genética de la obesidad junto con los biomarcadores de diagnóstico son 

importantes debido a que esta enfermedad va creciendo con el pasar del tiempo y si 

no se llega a controlar de una manera adecuada puede causar problemas graves o 

incluso la muerte. 

Mejía J, menciona que la obesidad es considerada una enfermedad crónica en 

donde los genes y los factores ambientales tienen relación con el desarrollo de este 

padecimiento, de esta manera existen diferentes genes que se ven alterados en la 

obesidad (19). El gen FTO de acuerdo con Corella & Ordovas, se encuentra localizado 

en el cromosoma 16 (16q12.2) y fue el primer gen asociado con la obesidad, 

descubierto a través de un meta-análisis realizado por GWAs (Genome – Wide 

Association Study) en 13 cohortes de diferentes países (20), además, la expresión de 

gen FTO es mayor en el hipotálamo el cual se encarga de controlar conductas de 

alimentación, es decir del control de la saciedad e hiperfagia, por ello mediante 

diferentes estudios se ha demostrado que las personas que presentan polimorfismos 

de nucleótido único (SNP) encontrados en los intrones del gen FTO tienen 

probabilidad de tener obesidad ya que los SNP de este gen están asociados a tener 

una mayor dificultad de generar saciedad (21). 

De este modo el análisis de este gen resulta importante ya que los polimorfismos que 

ocurren en él pueden ayudar a diagnosticar la obesidad, como es el caso del 

polimorfismo rs3751812 del gen FTO que ha sido estudiado por varios autores pero 

ha presentado asociación en un reducido número de estudios, sin embargo el 

polimorfismo rs9939609 del gen FTO (genotipo TA) es el más estudiado debido a 

que se encuentra asociado con un mayor IMC, perímetro de la cintura y grasa 

corporal, en especial en personas que tienen una vida sedentaria, esta asociación 

se confirma en más de 1000 estudios realizados en niños y adultos a nivel mundial 

(22). 

Por otro lado, tenemos a los genes del sistema leptina- melanocortina que están 

asociados con la obesidad, por ello es importante comprender la etiología y la 

patogenia de la obesidad con este sistema, debido a que, los genes presentes en 

esta vía ejercen funciones en el hipotálamo que ayudan al control del 

almacenamiento de la grasa corporal, el balance de energía del cuerpo, y las 



13  

reacciones neuroendocrinas (23). 

Además, estudios realizados por López et al, indican que el sistema leptina- 

melanocortina presenta 5 receptores de melanocortina (MC1R-MC5R), pero los 

receptores más relevantes asociados con la obesidad son MC3R y MC4R, ya que 

intervienen en la regulación del balance energético, es decir en el peso corporal y el 

gasto energético (24). 

En las investigaciones realizadas por Srivastava et al, identificaron que el 

polimorfismo de MC4R (rs17782313) se asocia con la obesidad, ya que varios 

autores, han identificado variantes de MC4R en el 3 %-5 % de pacientes obesos en 

edad adulta o a temprana edad, además un estudio realizado en recién nacidos 

reveló que la variante rs17782313 se encuentra relacionada con cambios en el IMC 

en las 2 primeras semanas de vida (25), sin embargo, los GWAS han identificado que 

las variantes genéticas de MC4R (rs17782313 y rs17700633), se encuentras 

relacionadas con la obesidad, peso corporal, aumento de masa grasa e incluso con 

la diabetes mellitus tipo 2 (DM2), en tanto el estudio de Srivastava et al, menciona 

que la variante de MC4R rs17700633 no presentó asociación con la obesidad en la 

población analizada (26). 

Por otro lado, tenemos a MC3R que según estudios realizados describieron dos 

mutaciones (A33D y A259T) y dos polimorfismos (T6K y V81I) del gen MC3R, en 

donde la mutación A259T se encontró tanto en el portador como en la familia dando 

a entender que tiene un factor hereditario, sin embargo, en la actualidad la 

información acerca de estas mutaciones y polimorfismos es escasa por lo que sería 

necesario que se realicen nuevos estudios en poblaciones para verificar estos 

resultados. 

Se debe tomar en cuenta que la vía leptina-melanocotina empieza con la secreción 

de la leptina por los adipocitos y se une a su receptor que se encuentra en dos grupos 

de neuronas, por un lado, las neuronas orexigénicas expresan dos proteínas que 

son el neuropéptido Y (NPY) y la proteína relacionada con el agutí (AGRP) estas 

proteinas estimulan el apetito, y por otra parte las neuronas anorexigénicas inhiben 

el apetito y expresan la proteína POMC, el cual es el precursor de otros péptidos 

como son la ACTH, ß-endorfinas y hormonas estimulantes de melanocitos (MSH)(27). 

La deficiencia total de POMC ocurre por mutaciones homocigotas o heterocigotas 
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causando la pérdida de función del gen, lo que provoca una alteración en el MCR, 

en especial en el MC4R, que es el receptor de la α-MSH y se encuentra relacionado 

con el balance energético y la regulación del apetito
 (27)

. De esta manera el 

polimorfismo POMC rs1042571 está relacionado con la obesidad, puesto que este 

polimorfismo afecta la funcionalidad del gen y del MC4R de la vía de leptina-

melanocortina ocasionando que se evite la regulación correcta del apetito (28). 

Los biomarcadores metabólicos como la glucosa basal, perfil lipídico e insulina son 

importantes para el diagnóstico de esta enfermedad. Las personas con obesidad de 

acuerdo a varios estudios presentan niveles elevados de glucosa en ayunas (>100 

mg/dL) e incluso pueden presentar resistencia a la insulina, debido a que, en la 

obesidad el cuerpo necesita más insulina para regular los niveles de glucosa en la 

sangre y llevar glucosa a las células del tejido adiposo para generar energía, es así 

que, la resistencia a la insulina ocurre cuando las células no responden a la insulina, 

por ende, la glucosa no puede ingresar a esas células y se queda en torrente 

sanguíneo (29), la cual se asocia con el desarrollo de Acantosis Nigricans, este es 

un signo que se presenta comúnmente en la resistencia a la insulina, se describe 

como el oscurecimiento de la piel y puede ocurrir en cualquier parte del cuerpo en 

especial en las axilas, ingle o cuello, además este signo puede aparecer en la DM2, 

síndrome metabólico y obesidad, es así que, en el estudio realizado en Lima, los 

pacientes obesos desarrollaron resistencia a la insulina y presentaba Acantosis 

Nigricans principalmente en el cuello (30). 

Los pacientes presentan dislipidemias cuando los valores de colesterol están 

≥240 mg/dl, cLDL >160 mg/dl, cHDL ≥60 mg/dl y triglicéridos >200 mg/dl, es por ello 

los valores alterados en el perfil lipídico pueden conducir a desarrollar enfermedades 

cardiovasculares, por lo tanto, es recomendable llevar una vida activa y una dieta 

saludable, en investigaciones previas se han demostrado que todos los pacientes 

obesos presentan valores elevados en el perfil lipídico, además, la dieta y 

sedentarismo pueden generar obesidad y por ende también generar niveles 

elevados de perfil lipídico (31). 

 

 

Otro parámetro importante de analizar en la obesidad es la proteína C reactiva 
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ultrasensible (PCRus), que es una proteína de fase aguda clásica, altamente 

sensible y es un fuerte predictor de riesgo cardiovascular, es así que, estudios 

indicaron que los pacientes obesos sobrepasaron el 1 mg/dl y correlacionaron a la 

PCR con mayor peso, con aumento de IMC y circunferencia abdominal, tal como, se 

mencionan en otros estudios dado que encontraron relación entre el IMC y la PCRus 

en personas obesas y observaron que mientras mayor es el IMC mayor eran los 

valores de proteína C reactiva ultrasensible (32). 

Finalmente, los reguladores neuroendocrinos y gastrointestinales del apetito y la 

saciedad (grelina, adiponectina y leptina), de acuerdo con Espinoza et al, la grelina 

y la leptina son importantes en el control neuroendocrino de la homeostasis de 

energía, ya que, participan en la regulación del apetito y la saciedad. La leptina es 

producida por el tejido adiposo y se encarga de inhibir las ganas de comer (saciedad) 

y participa en la via leptina-melacornita. La grelina es una hormona gástrica 

encargada de estimular la sensación de comer y actúa sobre el tallo cerebral e 

hipotálamo en especial en células del NPY, el cual es un importante estimulador en 

la ingesta de alimento(33), además, la adiponectina es secretada por lo adipocitos y 

es la encargada de regular el metabolismo energético debido a que participa en la 

oxidación de ácidos grasos, su valor de referencia es 1,9 μg/ml-17 μg/ml. Varios 

estudios mencionan que se observaron niveles altos de grelina (954.2 pg/ml) y 

concentraciones bajas de adiponectina (0.6 μg/ml), por ende, la oxidación de ácidos 

grasos no se realizaría de una manera adecuada lo que conlleva a tener un aumento 

de peso y grasa a corto o largo plazo, dependiendo de la alimentación y de la 

actividad física de los individuos (34). 

Las limitaciones encontradas en la presente revisión sistemática, se destaca la falta 

de información actualizada en las diferentes bases de datos, por este motivo se 

consideró integrar investigaciones con 10 años de antigüedad. Además, varios 

artículos no son de acceso libre y no cumplen con el objetivo de la investigación, 

por ello, la información no fue tomada en cuenta dentro de la revisión. Por otra 

parte, la falta de estudios sobre algunos genes o biomarcadores relacionados con 

la obesidad ocasiona que no hayan sido tomados en cuenta en esta revisión. Las 

importantes implicaciones prácticas de esta revisión es que la obesidad puede 

desarrollarse en la niñez, adolescencia y vida adulta y es considerada una 
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enfermedad multifactorial, considerando el factor genético cuyo objetivo fue parte 

de este estudio, además esta enfermedad puede desatar a varias enfermedades 

crónicas, de este modo, en la presente revisión sistemática son tomados en cuenta 

los parámetros útiles que ayudan al diagnóstico clínico y tratamiento adecuado de 

la obesidad. 

 

CONCLUSIONES 

Mediante el análisis de diferentes estudios retrospectivos se pudo comprender que 

la obesidad no solo se relaciona con los malos hábitos alimenticios o falta de 

actividad física, sino que, también existen genes relacionados con esta enfermedad, 

los cuales al presentar polimorfismos o mutaciones alteran su función normal 

desencadenando la obesidad, el gen mayormente descrito con esta enfermedad 

fue el FTO, ya que desde su descubrimiento sus distintos polimorfismos se han 

encontrado asociados con la obesidad. 

Por otro lado, tenemos a los genes MC3R y MC4R que participan en la regulación del 

apetito, sin embargo, el MC4R y POCM, se ven alterados en la obesidad, debido a 

que, ambos genes participan en el sistema leptina-melanocortina y sus 

polimorfismos alteran esta vía, pero no solo estos genes están relacionados con la 

obesidad, sino que existen varios genes que en la actualidad pueden estar 

vinculados con el desarrollo de la obesidad pero deben ser estudiados a 

profundidad en varias poblaciones en diferentes lugares como es el caso del MC3R, 

el cual se tiene escasos estudios que demuestran su relación con la obesidad y las 

alteraciones que puede ocurrir a causa de polimorfismos o mutaciones de este gen. 

Las pruebas de laboratorio contribuyen en el diagnóstico de la obesidad, ya que por 

medio de biomarcadores como la glucosa basal, insulina, perfil lipídico, proteína C 

reactiva, grelina, adiponectina y leptina se puede determinar si una persona padece 

obesidad, estos biomarcadores son analizados en sangre y cada uno de ellos 

poseen valores de referencia que fueron tomados en cuenta en cada una de las 

investigaciones, además, dichos valores se han relacionado con las medidas 

antropométricas de los individuos con el fin de determinar si presentan relación con 

la obesidad, por ello, el laboratorio clínico tiene un papel importante en el análisis de 

los biomarcadores relacionados con la obesidad y en conjunto con el personal 
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médico ayudan a determinar un correcto diagnóstico y así poder dar un tratamiento 

adecuado a los pacientes evitando que este padecimiento siga creciendo a nivel 

mundial. 

Además, la obesidad se ha convertido en un importante tema de salud pública, ya 

que esta enfermedad puede ser un factor desencadenante de diversas patologías 

como diabetes, hipertensión, enfermedades cardiovasculares o cerebrovasculares, 

entre otras, por ello es fundamental tomar el control de nuestros hábitos alimenticios 

y actividad física , no obstante debemos tomar en cuenta la participación de los 

genes en el desarrollo de la obesidad , ya que al ser la obesidad una enfermedad 

multifactorial es crucial que se siga investigando más acerca de esta patología. 
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