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АУТИЗМ КАК ПОЛИКАУЗАЛЬНОЕ РАССТРОЙСТВО 
 
Резюме. В работе рассмотрены основные вопросы этиологии, патогенеза, диагностики и лечения 

аутизма и аутичного расстройства поведения, основанные на персонализированном подходе. Опубли-
кованы современные мировые данные, касающиеся проблемы аутизма. Большое внимание уделено 
рассмотрению генетической составляющей аутизма. Разработан алгоритм обследования пациента с 
аутичным  спектром нарушения поведения. 

 
 

ВСТУПЛЕНИЕ 
 

В настоящее время аутизм становится все 
более глобальной проблемой, которая имеет 
склонность к неуклонному росту, «обрастая» все 
новыми подробностями возникновения, разным 
временем манифестации и вариабельным тече-
нием. Аутизм имеет коварные маски, он скрыва-
ется за частыми диагнозами, такими как задержка 
психо-речевого развития, синдром двигательной 
расторможенности и дефицита внимания, ми-
нимальная мозговая дисфункция, психоргани-
ческое поражение ЦНС. Грань различия между 
этими состояниями очень тонка, и часто неза-
метна, поэтому разные врачи могут поставить 
диагнозы, выглядящие различными, но однако 
скрывающие под собой один комплексный вид 
нарушения развития психики – аутизм. Сущест-
вуют различные взгляды на толкование понятие 
аутизм – для одной группы врачей, это только 
психиатрический диагноз, который включает в 
себя заболевание, определенное в 1908 году 
Блейлером, который использовал это слово (от 
греческого «autos», означающее «сам») для опи-
сания ухода от социальной жизни, наблюдающе-
гося у взрослых людей, больных шизофренией 
или описанное доктором Каннером в 1943 году в 
книге «Аутистические нарушения эмоциональ-
ного контакта», который определил признаки, 
характерные всем артистам или результаты опуб-
ликованной Гансом Аспергером в 1944 году дис-
сертации, посвященной «аутистической психо-
патии» у детей.  

Значительный вклад генетиков в изучение 
проблемы аутизма неоспорим, с помощью гене-
тиков, удалось классифицировать причины, соб-
рать и придать упорядоченный вид аутизму. В 
настоящее время, по данным современных авто-
ров (Geschwind D.H. (2008), London E. (2007), 
Fernandez B.A. (2010), Е.Я. Гречанина (2013)),  
аутизм представляет собой сложное нейробио-
логическое нарушение, являющееся результа-
том действия пре-, интра- и постнатальных фак-
торов, генетических, эко- и эпигенетических 

воздействий, как на строение, так и на функцию 
генома.  Кроме триады классических нарушений 
поведения аутистов, могут также отмечаться умст-
венная отсталость, эпилептиформные проявления, 
микроаномалии и пороки развития (Levy S.E., 
Mandell D.S., Schultz R.T., 2009). 

 
Клинико-психологические аспекты 

аутизма 
Характерными чертами расстройств 

аутистического спектра являются: 
1. Нарушения коммуникации. 
2. Нарушения речевого развития.  
3. Дети с аутизмом имеют особенности 

восприятия.  
4. Неравномерность развития психичес-

ких функций. 
5. Повышенную пресыщаемость.  
6. Стереотипное, однообразное поведение. 
7. У подавляющего большинства детей с 

аутизмом слабо развита или не развита вооб-
ще способность к подражанию, имитации.  

8. Очень важны особенности интеллекту-
ального развития. По данным зарубежных и оте-
чественных авторов от 70–75% детей с аутизмом 
(особенно при атипичном аутизме) страдают 
той или иной степенью интеллектуальной недос-
таточности. Неравномерность развития аутичных 
расстройств ярко проявляется и в отношении 
интеллектуальных функций. Так развитие одних 
интеллектуальных функции может опережать воз-
растную норму, других – значительно отставать. 

 
Классификация 
В настоящее время используется несколько 

классификаций нарушений аутистичного спект-
ра. Все описанные ниже классификации аутис-
тических симптомов у детей в своей основе 
содержат этиологические факторы и клиничес-
кие проявления и, по сути, содержательно не 
отличаются друг от друга. 

В 1997 г. научным центром психического 
здоровья Российской Академии наук утверж-
дена следующая классификация аутизма: 
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1. Детский аутизм эндогенного генеза (воз-
никший без внешней видимой причины) 

– синдром Каннера (классический вариант 
детского аутизма); 

– инфантильный аутизм (фактически это 
начальные проявления любой формы аутизма, 
«удобный ребенок» в возрасте от 0 до 12–18 ме-
сяцев); 

– детский аутизм (ранее относили к шизоф-
рении, но в отличие от взрослых, на фоне лече-
ния состояние постепенно улучшается); 

– синдром Аспергера (интеллект сохранен, 
отмечается замкнутость, странная и витие-
ватая речь, чаще всего обучение в общеобразо-
вательных школах). 

2. Органический аутизм (причина проявле-
ния аутизма – гидроцефалия, гипоксия, родовая 
травма и т.д., стойкое улучшение на фоне лече-
ния неврологической патологии). 

3. Аутистически подобные синдромы при 
хромосомных, обменных и других нарушениях 
(при синдроме Дауна, фенилкетонурии, тубе-
розном склерозе и т.д.). 

4. Синдром Ретта (неуточненного генеза). 
5. Аутистически подобные синдромы экзо-

генного генеза (аутистические проявления воз-
никли под воздействием внешних факторов) 

– психогенный парааутизм (стресс – причина 
аутистических проявлений – осиротелость, сос-
тояние после пребывания в стационаре и т.д.). 

6. Аутизм неясного генеза. 
Другими исследователями предпринима-

лись отдельные попытки классификации детей с 
аутизмом по характеру социальной дезадапта-
ции. Например, Л. Винг (1997) разделяла аутич-
ных детей на три группы в соответствии с их 
способностью вступать в социальный контакт:  

1) «одинокие», которые не вовлекаются в 
общение;  

2) «пассивные»;  
3) «активные, но нелепые».  
Наилучший прогноз в дальнейшем психи-

ческом развитии, по мнению автора, был у «пас-
сивных». 

Специальный комитет Американского пси-
хиатрического общества в пятой редакции Диаг-
ностического и статистического руководства по 
психическим расстройствам (DSM-5), которая 
опубликована 18 мая 2013 года, обозначил сле-
дующие фундаментальные изменения: 

– во-первых, редакция упраздняет те формы 
аутизма, которые выделялись ранее, включая 
синдром Аспергера. Рекомендовано любую фор-
му аутизма называть расстройство аутистичес-
кого спектра. 

– во-вторых, выделяются три вида симпто-
матики таких расстройств – социальные нару-

шения, дефицит коммуникации и повторяюще-
еся/ограниченное поведение. В настоящее время 
в США выделяются лишь две группы симпто-
мов – нарушения социальной коммуникации и 
повторяющееся/ограниченное поведение. (Нuer-
ta M, Bishop SL, Duncan A, Hus V, Lord C. Appli-
cation of DSM-5 Criteria for Autism Spectrum 
Disorder to Three Samples of Children With DSM-
IV Diagnoses of Pervasive Developmental Disor-
ders. Am J Psychiatry. 2012; 169(10): 1056-64.) 

 
Этиология и патогенез 
Этиология расстройств аутистического спект-

ра и умственной отсталости во многих случаях 
сложна и не определяется единой причиной, поэ-
тому выявление множества хромосомных и ген-
ных нарушений, а также влияния факторов внеш-
ней среды, которые лежат в основе аутистических 
расстройств, значимо для понимания нейробиоло-
гических механизмов, лежащих в основе поведен-
ческих и когнитивных расстройств. В настоящее 
время существует несколько теорий возникнове-
ния аутизма. Все они подразделяются на негене-
тические и генетические. Такое разделение услов-
но, поскольку в каждом конкретном случае, как 
правило, просматривается совокупность возмож-
ных этиопатогенетических факторов развития 
патологии. Кроме того, негенетические факторы 
часто являются триггерами развития различных 
метаболических нарушений. 

К негенетическим факторам относятся: 
1. Инфекция – в основном микст-инфекция, 

часто длительная, вялотекущая, хроническая, пер-
систирующая. По современным данным косвен-
ными «авторами» возникновения аутичности яв-
ляются все варианты бактериальной, грибковой и 
вирусной инфекции, в том числе, и поствакци-
нальной (Сингх В. К., Томсон В., 2001).  

2. Применение матерью во время беремен-
ности сильнодействующих препаратов (в том 
числе гормональная сохраняющая терапия, анти-
бактериальная и противовирусная терапия), воз-
действие потенциальных тератогенов (алкоголь, 
наркотики, рентгенологическое обследование, 
профессиональные вредности, электромагнитное 
излучение, раннее ультразвуковое обследование 
эмбриона (Каролина Роджерс, 2006, Паско Ракич, 
2006)), несоответствующее собственному обмену 
питание. В одном из исследований изучалась 
связь между аутизмом и курением во время бе-
ременности. Исследование было основано на 
анализе записей о 3000 новорожденных детей, у 
которых в последствие был диагностирован ау-
тизм. Ученые обнаружили повышенный риск 
синдрома Аспергера среди тех детей, чьи матери 
курили во время беременности. (Kalkbrenner AE, 
Braun JM, Durkin MS, et al. Maternal Smoking 
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during Pregnancy and the Prevalence of Autism 
Spectrum Disorders, Using Data from the Autism 
and Developmental Disabilities Monitoring Network. 
Environ Health Perspect. 2012; 120(7): 1042–1048). 

3. Перинатальная патология. У детей с ау-
тизмом встречается большее число случаев пов-
реждения мозга по сравнению с общей популя-
цией, возникших в период беременности, родов 
или после рождения. Современными методами 
исследования КТ, ЯМРТ, у таких детей выяв-
ляется патология височных, реже лобных долей. 
Около 50% детей с аутизмом имеют те или иные 
признаки нарушений или дисфункций ствола 
мозга. При проведении ЭЭГ исследования, осо-
бенно видео ЭЭГ-мониторинга в период сна 
обнаруживаются патологические паттерны знаки 
в различных областях мозга чаще в височных, 
лобных и центральных областях. Частота встре-
чаемости этих паттернов одинакова у детей с 
аутизмом, как с высоким, так и с низким уров-
нем интеллектуального развития. Среди наибо-
лее распространённых теорий, связанных с пре-, 
пери- и постнатальным поражением головного 
мозга, выделяют следующие:   

– избыток нейронов, ведущий к избытку ло-
кальных связей в ключевых участках мозга 
(Courchesne E. et al, 2007),  

– нарушение нейромиграции на ранней ста-
дии развития (Schmitz C. et al, 2008),  

– разбалансировка возбудительно-тормозных 
нейросетей (Persico AM et al, 2006),  

– нарушение формирования синапсов и ден-
дритных шипиков (Südhof TC, 2008; Kelleher RJ 
III et al, 2008; Tuchman R, et al, 2009), 

– нарушение иммунной активности в крити-
ческих периодах нейроразвития является частью 
механизма при некоторых формах расстройств 
аутистического спектра (Ashwood P. et al, 2006).  

4. Вакцинация – в настоящее время сущест-
вует несколько теорий относительно связи вак-
цинации и развития аутистичных расстройств: 
неблагоприятное воздействие консервантов (ртуть, 
в частности, его производное тимеросал); непос-
редственное повреждающее действие микроор-
ганизмов живых вакцин; последующие после 
вакцинации аутоиммунные сдвиги (Сингх В. К., 
Томсон В., 2001). 

5. Нарушения всасывающей функции кишеч-
ника (выявляются приблизительно у 85 % детей, 
страдающих аутизмом). У большинства детей 
аутистов есть нарушения пищеварения в виде 
чрезмерного роста грибов типа Candida, аллер-
гия на пищевые продукты или гиперчувстви-
тельность. Кроме того, большая роль отводится 
дефициту металлотионеина – белка с высоким 
содержанием цистеина. Это вещество связывает 
тяжёлые металлы, подавляет рост грибков в ки-
шечнике, а также расщепляет казеин и глютен. 

6. Аутоиммунная теория развития аутизма 
предложена Singh VK, 2004 г. Автор предпола-
гает, что вызванная вирусами аутоиммунная реак-
ция, направленная на миелин развивающегося 
мозга, может повредить анатомическое развитие 
нервных путей у детей, больных аутизмом. Воз-
можность такого предположения основана на 
том, что скорость передачи нервных импульсов 
в существенной степени зависит от структурных 
особенностей изолирующей миелиновой обо-
лочки, которая соединяет нервные волокна, и 
диаметра аксона. Анатомические изменения мо-
гут, в конечном счете, привести к пожизненным 
нарушениям высших психических функций, та-
ких как обучение, память, коммуникация, соци-
альные взаимоотношения и т.д.  

7. Существует гипотеза, согласно которой 
повреждение клеток мозга и рост числа случаев 
аутизма могут быть связаны с загрязнением ат-
мосферы выхлопными газами автомобилей. Ис-
следователи медицинского факультета Универси-
тета Южной Калифорнии проследили, что среди 
детей, рожденных матерями, живущими в пре-
делах 300 метров от крупной автомагистрали в 
Лос-Анджелесе или Сан-Франциско, вероятность 
аутизма вдвое выше, независимо от пола и этни-
ческой принадлежности самого ребенка, возраста 
матери, влияния табачного дыма и прочих фак-
торов. Выводы были опубликованы в 2012 г. в 
журнале Environmental Health Perspectives. По 
существующей на сегодня доказанной теории 
причина эпидемии аутизма и других хроничес-
ких заболеваний – нарастающее количество тя-
желых металлов в окружающей среде (свинец, 
кадмий, мышьяк и т.д.) (Volk HE, Lurmann F, 
Penfold B, Hertz-Picciotto I, McConnell R. Traffic-
Related Air Pollution, Particulate Matter, and Autism. 
Arch Gen Psychiatry. Published online Nov 2012) 

1. К генетическим причинам развития ау-
тизма относятся: 

Хромосомная патология и хромосомный 
полиморфизм. Хромосомная патология  предс-
тавлена числовыми и структурными аномали-
ями. При этом аутичные расстройства наблюда-
ются при изменении количества как аутосом так 
и половых хромосом.   

Хромосомный полиморфизм представляет 
собой экстремальное увеличение или уменьшение 
размеров гетерохроматиновых участков хромо-
сом, инверсии этих участков (частичные или 
полные), а также двойные или увеличенные 
спутники (или спутничные нити) хромосом. Ряд 
исследователей отмечают экстремальные хромо-
сомные варианты у детей с врождёнными поро-
ками развития, с синдромом Дауна и другой 
хромосомной патологией, у детей с аутизмом 
(С.Г. Ворсанова, В.Ю. Воинова, И.Ю. Юров, 
О.С. Куринная, И.А. Демидова, Ю.Б. Юров, 
2009 г.).  
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Моногенная патология – обусловлена мута-
циями в генах. К наиболее частым синдромам, 
ассоциированным с аутизмом относятся синдром 
Ретта, синдром Ангельмана, Тимоти, синдром 
кортикальной дисплазии и фокальной эпилеп-
сии, синдром Гобарта, Потоцкого-Любского, 
Смита-Лемли-Опица, Прадера-Вилли, наследст-
венные болезни обмена (аминоацидопатии, на-
рушение в цикле мочевинообразования, органи-
ческие ацидурии и т.д.). 

Кроме синдромальной патологии, в настоя-
щее время всё большее значение придаётся обна-
ружению так называемых «генов-кандидатов», 
мутации в которых наиболее часто (но не всег-
да) ассоциируются с аутизмом. За последние го-
ды было идентифицировано несколько десятков 
генов-кандидатов и несколько сотен хромо-
сомных аномалий (геномных перестроек) при 
аутизме. 

 
Таблица 1 

Перечень и описание локусов, вовлеченных в этиологию расстройств  
аутистического спектра 

 

№ * 
Характе-
ристика 

Локализация № * 
Характе-
ристика 

Локализация № *
Характе- 
ристика 

Локализация

1.1  Делеция  1p36  7.4  RELN  7q22  15.3  дупликация  15q11–15q13  

1.2  ассоциация  1q21–1q23  7.5  MET  7q31  15.4  ассоциация  
15q22–
15q26  

 

1.3  DISC1  1q42  7.6  делеция  7q31  16.1  TSC2  16p13   
2.1  NRXN1  2p16  7.7  ассоциация  7q32–7q34  16.2  делеция  16p11   
2.2  Делеция  2q24  7.8  CADPS2  7q31  16.3  дупликация  16p11   
2.3  ассоциация  2q24–2q31  7.9  ассоциация  7q34–7q36  16.4  делеция  16q21   
2.4  SLC25A12  2q24  7.10  CNTNAP2  7q35–7q36  17.1  делеция  17p12   
2.5  Делеция  2q37  7.11  EN2  7q36  17.2  дупликация  17p12   
3.1  OXTR  3p25  8.1  дупликация  8p23  17.3  SLC6A4  17q11   

3.2  Делеция  3p14  9.1  ассоциация  9p24  17.4  ассоциация  
17q11–
17q21  

 

3.3  дупликация  3p14  9.2  делеция  9q12  17.5  ITGB3  17q21   
3.4  ассоциация  3q22  9.3  ассоциация  9q33  19.1  ассоциация  19p13   
3.5  ассоциация  3q25–3q27  9.4  ассоциация  9q34  20.1  делеция  20p13   
3.6  Делеция  3q27–3q28  9.5  TSC1  9q34  20.2  делеция  20p13   
4.1  Делеция  4q21  10.1  PTEN  10p14–10p15  21.1  ассоциация  21q11   
4.2  Делеция  4q21–4q23  10.2  делеция  10q11–10q21  21.2  делеция  21q22   
4.3  ассоциация  4q22–4q25  10.3  дупликация  10q23  22.1  делеция  22q13   
4.4  Делеция  4q35  11.1  ассоциация  11p12–11p13  22.2  SHANK3  22q13   
5.1  ассоциация  5p15  11.2  DHCR7  11q13  Х.1  NLGN4X  Xp22   
5.2  ассоциация  5p13–5q11  11.3  ассоциация  11q13–11q14  Х.2  NLGN3  Xq13   

5.3  ассоциация  5q12  12.1  CACNA1C  12p13  Х.3  ассоциация  
Xq21–
Xq25  

 

6.1  GRIK2  6q21  12.2  AVPR1A  12q14–12q15  Х.4  дупликация  Xq24   
6.2  AHI1  6q23  13.1  дупликация  13q14  Х.5  FMR1  Xq27   
7.1  Делеция  7p21  14.1  ассоциация  14q23  Х.6  MECP2  Xq28   
7.2  Делеция  7q11  15.1  UBE3A  15q11      
7.3  ассоциация  7q22–7q32  15.2  GABRB3  15q12      
 

Примечание. * – №: первая цифра – номер хромосомы; вторая – число и номер нарушения в данной 
хромосоме (Ворсанова С.Г., Юров Ю.Б., Сильванович А.П., Демидова И.А., Юров И.Ю., 2013). 

 
В ряде исследований обсуждается роль 

окситоциновых рецепторов (OXTR) в развитие 
аутизма (Gregory S.G.,. Connelly J.J, Towers A.J. 
et al., 2009). Так, было установлено, что у лиц с 
аутизмом имеется делеция гена OXTR мате-
ринского происхождения. С другой стороны, 
авторы отмечают, что у некоторых пациентов с 
аутизмом делеция отсутствовала, но отмечалось 
повышенное метилирование гена OXTR. Кроме 
того, была изучена экспрессия OXTR в клетках 

периферической крови и коры височной доли го-
ловного мозга. В результате была выявлена сни-
женная экспрессия гена OXTR у лиц с аутизмом 
по сравнению с контрольной группой. На осно-
вании полученных данных авторы пришли к 
выводу о том, что эпигенетические изменения, 
которые приводят к аутизму (эффект подавле-
ния экспрессии гена OXTR), проявляются на 
ранних этапах развития. Исследования с участи-
ем европеоидов и монголоидов Китая также 
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дали основания для возможности связывания 
делеции гена OXTR с аутизмом (Wermter AK, 
Kamp-Becker I, Hesse P, Schulte-Körne G, Strauch 
K, Remschmidt H (September 2009)). 

Большинство работ по изучению расстройств 
аутистического спектра посвящено изучению 
генов, продукты которых принимают участие в 
формировании и функционировании ЦНС. Это 
могут быть мутации в генах нейротрансмиттеров, 
белков, участвующих в транспорте нейротранс-
миттеров, рецепторов постсинаптических клеток, 
белков, контролирующих межклеточные взаимо-
действия и миграцию нейронов во время развития 
мозга. 

Исследования 2012 года показали, что с раз-
витием аутизма связаны сотни небольших мута-
ций, а не только гены высокого риска. Каждое 
из подобных генетических изменений встречается 
редко, однако все вместе эти мутации отвечают 
примерно за четверть случаев аутизма. Более 
того, многие из них – это мутации de novo, то есть 
спонтанные мутации.  

Это мутации, которые есть в генетическом 
коде детей, но их нет в генетическом коде роди-
телей. Вероятно, что эти мутации возникли в 
сперматозоиде, яйцеклетке или на ранних ста-
диях развития эмбриона. Более того, эти иссле-
дования показали, что небольшие мутации чаще 

встречаются у детей, родившихся у родителей 
более старшего возраста, особенно у отцов стар-
шего возраста (Kong A, Frigge ML, Masson G,  
et al.; Sanders SJ, Murtha MT, Gupta AR, et al.; 
O’Roak BJ, Vives L, Girirajan S, et al.; Neale BM, 
Kou Y, Liu L, et al.) 

В четырех статьях, опубликованных разны-
ми исследовательскими  командами в журнале 
Nature, ученые использовали установление пос-
ледовательности ДНК, чтобы проанализировать 
геномы семей, где есть один ребенок с аутизмом. 
Ученые искали изменения de novo в активной, 
кодирующей белки, части генома (составляет при-
мерно 2% от общего генома). Все четыре иссле-
дования определили, что такие мутации значи-
тельно чаще встречаются у людей с аутизмом. 
Это повышает вероятность, что у них окажется 
затронутым один или несколько генов, которые 
отвечают за раннее развитие мозга. Исследова-
ния также предполагают, что такие небольшие 
мутации чаще встречаются у детей отцов более 
старшего возраста, это значит, что они могут быть 
связанны со спонтанными мутациями в спер-
матозоидах отца. (Kong A, Frigge ML, Masson G, 
et al.; Sanders SJ, Murtha MT, Gupta AR, et al.; 
O’Roak BJ, Vives L, Girirajan S, et al.; Neale BM, 
Kou Y, Liu L, et al.) 

 

 
Рис. Выделены локусы, вовлечённые в этиологию аутизма (Бретта С. Абрахамса и Даниэля Х. Гешвинда 

«Advances in autism genetics: on the threshold of a new neurobiology» 
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Таблица 2 

Локусы, вовлечённые в этиологию аутизма (Бретта С. Абрахамса и Даниэля Х. Гешвинда 
«Advances in autism genetics: on the threshold of a new neurobiology») 

 

№ 
Характе-
ристика 

Позиция № 
Характе-
ристика 

Позиция № 
Характе-
ристика 

Позиция 

1.1 Утрата 1p36 7.4 RELN 7q22 15.3 Приращение 15q11–15q13
1.2 Связь 1q21–1q23 7.5 MET 7q31 15.4 Связь 15q22–15q26
1.3 DISC1 1q42 7.6 Утрата 7q31 16.1 TSC2 16p13 
2.1 NRXN1 2p16 7.7 Связь 7q32–7q34 16.2 Утрата 16p11 
2.2 Утрата 2q24 7.8 CADPS2 7q31 16.3 Приращение 16p11 
2.3 Связь 2q24–2q31 7.9 Связь 7q34–7q36 16.4 Утрата 16q21 
2.4 SLC25A12 2q24 7.10 CNTNAP2 7q35–7q36 17.1 Утрата 17p12 
2.5 Утрата 2q37 7.11 EN2 7q36 17.2 Приращение 17p12 
3.1 OXTR 3p25 8.1 Приращение 8p23 17.3 SLC6A4 17q11 
3.2 Утрата 3p14 9.1 Связь 9p24 17.4 Связь 17q11–17q21 
3.3 Приращение 3p14 9.2 Утрата 9q12 17.5 ITGB3 17q21 
3.4 Связь 3q22 9.3 Связь 9q33 19.1 Связь 19p13 
3.5 Связь 3q25–3q27 9.4 Связь 9q34 20.1 Утрата 20p13 
3.6 Утрата 3q27–3q28 9.5 TSC1 9q34 20.2 Утрата 20p13 
4.1 Утрата 4q21 10.1 Утрата 10p14–10p15 21.1 Связь 21q11 
4.2 Утрата 4q21–4q23 10.2 Приращение 10q11–10q21 21.2 Утрата 21q22 
4.3 Связь 4q22–4q25 10.3 PTEN 10q23 22.1 Утрата 22q13 
4.4 Утрата 4q35 11.1 Связь 11p12–11p13 22.2 SHANK3 22q13 
5.1 Связь 5p15 11.2 DHCR7 11q13 X.1 NLGN4X Xp22 
5.2 Связь 5p13–5q11 11.3 Связь 11q13–11q14 X.2 NLGN3 Xq13 
5.3 Связь 5q12 12.1 CACNA1C 12p13 X.3 Связь Xq21–Xq25 
6.1 GRIK2 6q21 12.2 AVPR1A 12q14–12q15 X.4 Приращение Xq24 
6.2 AHI1 6q23 13.1 Приращение 13q14 X.5 FMR1 Xq27 
7.1 Утрата 7p21 14.1 Связь 14q23 X.6 MECP2 Xq28 
7.2 Утрата 7q11 15.1 UBE3A 15q11       
7.3 Связь 7q22–7q32 15.2 GABRB3 15q12       

 
Цифры в колонках таблицы, содержащих идентификационные номера, соответствуют цифрам на 

схематических изображениях отдельных хромосом на рис. 1: AHI1 (полное название «Abelson helper intergration 
site 1»); AVPR1A кодирует рецептор 1A аргинина-вазопрессина; CACNA1C – компонент управляемых 
напряжением кальциевых каналов L-типа; CADPS2 – Ca2+-dependent activator protein for secretion 2; CNTNAP2 – 
трансмембранный контактин-ассоциированно-подобный белок 2; DHCR7 – 7-дегидрохолестерин-редуктазу; 
DISC1 – белок «нарушенный при шизофрении-1»; EN2 – белок «engrailed homeobox 2»; FMR1 – белок «fragile X 
mental retardation 1»; GABRB3 – А-рецептор-бета-3 гамма-аминомасляной кислоты (ГАМК); GRIK2 – glutamate 
receptor ionotropic kainate 2 precursor; ITGB3 – интегрин бета-3; MECP2 – метил-CpG-связывающий белок 2; 
MET– met прото-онкоген; NLGN3 – нейролигин-3; NLGN4X – белок «neuroligin 4 X-linked»; NRXN1 – нейрексин-
1; OXTR – рецептор окситоцина; PTEN – гомолог фосфотазы и тензина; RELN – рилин; SHANK3 – белок «SH3 
and multiple ankyrin repeat domains 3»; SLC25A12 – solute carrier family 25 (митохондриальный переносчик 
Аралар) member 12; SLC6A4 – solute carrier family 6 (транспортёр нейромедиатора серотонина) member 4;  
TSC1 ответственен за туберозный склероз 1-го типа; TSC2 – за уберозный склероз 2-го типа; UBE3A кодирует 
белок убиквитин-лигазы E3A. 

 
3. Экспансия тринуклеотидных повторов – 

это патологическое состояние (вариант генетичес-
кой мутации), характеризующийся появлением в 
ДНК повторов тринуклеотидов, которые могут 
приводить к дезорганизации функционирования 
ДНК или синтезу патологического белка, накап-
ливающегося в клетках, что приводит к их гибе-
ли. Экспансия тринуклеотидных повторов при-

водит к развитию синдрома Мартина-Белла, 
сопровождающегося аутичным расстройством 
поведения. 

4. Митохондриальные болезни – связаны с 
мутациями митохондриальной или ядерной ДНК 
(мтДНК или яДНК), с врожденной недостаточ-
ностью митохондриальных ферментов тканевого 
дыхания, а также со вторичными структурно-
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функциональными митохондриальными наруше-
ниями (эндо- или экзогенными). У значительного 
количества пациентов с аутизмом, исследования 
обнаружили свидетельства митохондриальной 
дисфункции без классических признаков, прису-
щих митохондриальной болезни (Daniel A. Ros-
signol, J. Jeffrey Bradstreet ). Одно из первых ис-
следований, предположивших митохондриаль-
ную дисфункцию при аутизме, использовало 
магнитно-резонансную спектроскопию для иссле-
дования энергетического метаболизма в мозгу 
пациентов с аутизмом путём измерения уровней 
фосфокреатина, АТФ, АДФ и неорганических 
фосфатов и дальнейшего сравнения этих уров-
ней с нейротипичными пациентами. Эксперимент 
показал, что фосфокреатин был ниже в группе с 
аутизмом, что согласуется с увеличенным расхо-
дом фосфокреатина для поддержки уровня АТФ 
(аденозин трифосфат) в головном мозге, и эти 
данные коррелировали с речевыми нарушения-
ми и нейрофизиологическими проблемами. На-
рушения функции митохондрий может также 
снизить уровень глутатиона и привести к хрони-
ческим желудочно-кишечным проблемам, судо-
рогам и мышечной гипотонии у аутистов. 

5. Эпигенетические эффекты –  возникают 
под воздействием экзогенных и эндогенных фак-
торов, влияющих на экспрессию генов без нару-
шения структуры геномной ДНК. По мнению 
ряда учёных (Schanen N.C., 2009), эпигенетичес-
кие модификации, включающие метилирование 

цитозина и посттрансляционную модификацию 
гистонов, обуславливают механизмы модулиро-
вания экспрессии генов, на которые могут вли-
ять и некоторые факторы внешней среды. Класси-
ческим примером регуляции экспрессии генов с 
помощью эпигенетических механизмов явля-
ется геномный импринтинг. Выявлены также 
гены, экспрессия которых регулируется с помо-
щью метилирования ДНК, включая RELN (один 
из генов-кандидатов аутизма). Поскольку мети-
лирование ДНК может быть модифицировано 
под влиянием мутаций при контакте беремен-
ной женщины с некоторыми веществами или по-
добного контакта в постнатальном периоде, то 
это позволяет сделать вывод о наличии взаимо-
связи между экспрессией генов и влиянием 
факторов внешней среды.  

По нашему мнению, изучение эпигенети-
ческих механизмов, принимающих участие в 
развитии аутизма, открывает перспективы для 
разработки лечения этой патологии.  

Метилирование – простой химический про-
цесс, при котором метильная группа (атом углеро-
да и три атома водорода) связывается с другими 
молекулами (рис. 1). Аномальное метилирование 
ведет к нарушениям на протяжении всей жизни, 
от зачатия нового организма до смерти. Эта 
простая биохимическая реакция имеет большое 
значение для синтеза ДНК, «включения» и 
«выключения» генов в клетке, детоксикации и 
обмена веществ.  

 

 
 
Метилирование признано главным модифи-

катором генома, центральным путем всех мета-
болических событий в жизнедеятельности 
организма.  

Оптимизация функции метилирования, по 
мнению Эллиса С.Д. (2010), становится моделью 
для управления генетическим полиморфизмом, 
который оказывает влияние на многие важные 
биологические события в организме. 
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Функция метилирования:  
 Метилирование ДНК необходимо для под-

держания дифференциальной экспрессии отцовс-
кой и материнской копии генов, подверженных 
геномному импринтингу. 

 Для стабильного сайленсинга генов на не-
активной Х-хромосоме. 

 От метилирования ДНК зависят стабиль-
ная транскрипционная репрессия провирусных 
геномов и эндогенных ретротранспозонов. 

  Метилирование ДНК участвует в уста-
новлении и поддержании тканеспецифичных 
паттернов экспрессии генов в ходе развития. 

 Отсутствие метилирования ДНК умень-
шает надежность поддержания числа хромосом, 
что приводит к хромосомным аберрациям. 

Целостность систем метилирования опреде-
ляет в значительной степени геномное, а значит 
и психическое, и физическое и репродуктивное 
здоровье. Появились исследования, которые про-
ливают свет на то, как факторы внешней среды 
могут индуцировать эпигенетические измене-
ния, которые могут иметь длительные биологи-
ческие эффекты (En Li, Adrian Bira, 2010).  

Метилирование также помогает организму 
избавиться от токсинов тяжелых металлов, в том 
числе от ртути, свинца, сурьмы и мышьяка. Если 
метилирование у ребёнка нарушено, эти токсич-
ные металлы накапливаются, что негативно влия-
ет на многие функции организма. Если химичес-
кий анализ волос на содержание минералов выяв-
ляет повышенный уровень токсичных тяжёлых 
металлов в организме, это говорит о нарушении 
метилирования. 

Нарушения метаболизма фолатов влияют 
на стабильность ДНК, причём двумя способами. 
Первый относится к синтезу нуклеотидов de novo. 
Низкий уровень 5,10-метилентетрагидрофолата 
приводит к подавлению синтеза тимидилата. Как 
следствие, увеличивается соотношение уридин/ 
тимин, повышая вероятность ошибочной встройки 
уридина при синтезе ДНК. Устранение уридина 
ДНК-гликозилазой может приводить к одно- и 
двуцепочечным разрывам. К тому же несбалан-
сированный нуклеотидный пул нарушает про-
цессы репарации, приводя к повреждению ДНК.  

Второй способ относится к продукции 
S-аденозинметионина. Недостаточный уровень 
S-аденозинметионина в клетке приводит к  не-
достаточному метилированию ДНК, что вызывает 
нарушение хромосомной сегрегации и анор-
мальную генную экспрессию. Гипометилирова-
ние промоторных регионов генов-супрессоров опу-
холей (также как гиперметилирование промотор-
ных регионов проонкогенов) может вызывать 
селективный рост и трансформацию клеток. Дан-
ные процессы могут лежать в основе канцероге-

неза. Дефицит фолата, а также нарушение функ-
ции метаболизирующих гомоцистеин ферментов 
(MTHFR, CBS, MTR, MTRR являются ключевы-
ми), приводит к накоплению гомоцистеина в клет-
ках и повышению общего уровня гомоцистеина 
в плазме. Гомоцистеин обладает выраженным 
токсическим действием, механизм которого оп-
ределяется несколькими биохимическими кана-
лами и связан с нарушением эндотелиальной 
функции. Повышение уровня гомоцистеина в 
крови имеет выраженный  атерогенный  и тром-
бофилический эффект, влияет на психоречевое 
развитие, социализацию. 

Степень развития гипергомоцистеинемии за-
висит от содержания в рационе фолиевой кисло-
ты, кобаламина (B12), пиридоксина (B6), рибоф-
лавина (B2), серина, глицина, холина, бетаина, 
цистеина. 

Идентификация нарушений фолатного цикла 
включает: определение наследственной мальаб-
сорбции фолиевой кислоты, вызванной мутаци-
ями в гене, кодирующем транспортер фолиевой 
кислоты; дефицит формиминотрансферазы, выз-
ванный мутацией в гене FTCD; дефицит метилен-
тетрагидрофолат редуктазы, вызванный мутацией 
в гене MTHFR; дефицит  функциональной метио-
нин синтазы, как результат мутаций в гене MTR, 
поражающих именно метионинсинтазу (cblG) или 
мутаций, поражающих белок метионинсинтазы 
редуктазы (cblE из-за мутации в гене MTRR); 
церебральный дефицит фолиевой кислоты, выз-
ванный мутациями в гене folr1; дефицит трех-
функционального фермента, содержащего мети-
лентетрагидрофолат дегидрогеназу, метилентет-
рагидрофолат циклогидролазу и формилтетра-
гидрофолат синтазу, вызванный мутациями в 
гене MTHFD1 (Мак Гилл, Розенблатт и д-р 
Вотчинс).    

Необходимо отметить, что обмен фолатов 
может быть изменён вследствие нарушения их 
транспорта и переноса. У человека к транспортё-
рам фолата через мембранные барьеры относятся: 

• связанный с переносом протонов транспо-
ртёр фолатов (PCFT; ген SLC46A), высокопроиз-
водительная низкоаффинная система, которая 
опосредует поглощение пищевого фолата при 
низком рН в верхней части тонкой кишки, а 
также участвует в активном транспорте его в 
головной мозг; 

• редуцированный переносчик фолатов (RFC; 
ген SLC19A1), двунаправленная система транс-
порта фолатов через мембраны;  

• рецептор фолатов 1 (альфа, ген FOLR1), 
высокоаффинная система с низкой производи-
тельностью, основной транспортёр через гемато-
энцефалический барьер, действует на основе 
эндоцитоза, также обнаружен в других органах 
(например, в почках); 
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• рецептор фолатов 2 (ген FOLR2),  фолат-
связывающий белок в плаценте, эритроцитах. 

К другим причинам снижения концентра-
ции церебральных фолатов (5-MTHF) относятся: 

• негенетические причины: недостаточность 
пищевого фолата, резекция кишечника, рак, испо-
льзование антифолатных лекарственных средств, 
L-дофа, печёночная недостаточность, целиакия; 

• аутоантитела  к рецепторам фолатов; 
• недостаточность декарбоксилазы аромати-

ческой L-аминокислоты (AADC);  
• недостаточность серина; 
• недостаточность дигидроптеридинредук-

тазы (DHPR);  
• митохондриальные нарушения. 
Метионин и гомоцистеин играют основную 

роль в цитозольном переносе метильных групп. 
Этот перенос является основой функционирова-
ния многих метаболических путей, в т. ч. синте-
за креатина, холина и адреналина, а также мети-
лирования ДНК. Вот почему изучение уровня 
креатина и холина в мозге с помощью спектрос-
копии является чрезвычайно важным для диагнос-
тики всех нарушений и клинических признаков 
при подозрении на нарушения обмена метиони-
на. В Украине больших успехов в этом методе 
исследования достигла профессор Рожкова З.З., 
с которой мы плодотворно сотрудничаем. 

Нами отмечено, что гомозиготный характер 
полиморфизма означает более выраженную сте-
пень снижения активности фермента. Но гомози-
готный генотип и гомозиготный компаунд нес-
кольких полиморфизмов встречается реже, чем 
все другие комбинации генотипа. Клиническая 
выраженность при таких генотипах не всегда 
адекватна количеству вовлеченных копий. Если 
человек является носителем специфической му-
тации, то это не всегда означает, что активность 
определенной функции обязательно снизится.  

 
Полиморфный вариант гена COMT V158M, 

H62H, 61  
Основной функцией этого гена является 

участие в расщеплении дофамина. Дофамин – 
это нейротрансмиттер, принимающий участие в 
формировании поведенческих реакций и внима-
ния. Дофамин способствует появлению прият-
ных ощущений, влияет на процессы мотивации 
и обучения. Дофамин вырабатывается во время 
позитивного мышления. COMT, подвергаясь рас-
щеплению, приводит к образованию другого ней-
ротрансмиттера – норэпинефрина. COMT также 
вовлекается в соответствующие преобразования 
эстрогенов в организме. Активность COMT часто 
ассоциируют с чувствительностью к боли, поэто-
му гомозиготы COMT могут быть более чувст-
вительны к боли.  

Полиморфный вариант гена VDR/Taq and 
VDR/Fok (витамина D  рецептор) 

Панель содержит часть рецепторов витами-
на D, Taq а также Fok сайтов. В то время как из-
менение Fok было связано с регуляцией сахара в 
крови, изменения Taq может повлиять на уро-
вень дофамина. По этой причине важно исследо-
вать композицию COMT и VDR / Taq и делать 
выводы на основе совокупности результатов этих 
двух участков. 

Полиморфный вариант гена MAO A R297R 
(моноаминоксидаза A) 

МАО участвует в расщеплении нейромеди-
аторов серотонина и дофамина в организме. 
Уровень МАО связан с настроением, дисбаланс 
уровня серотонина ассоциируют с депрессией, 
агрессией, тревогой. МАО А локализован на  
X-хромосоме и считается Х-сцепленным призна-
ком, который не проявляется у мужчин. Так как 
Х-хромосома к мужчине может прийти только 
от матери, это означает, что МАО-мутации отца  
(или их отсутствие) не играет роли у сына. У 
женщин каждая Х-хромосома наследуется от 
одного из родителей, что отражает МАО-статус 
обоих родителей.  

Полиморфный вариант гена ACAT 102 
(ацетил коэнзим A ацетилтрансфераза) 

АСАТ играет роль в липидном обмене, спо-
собствует предотвращению накопления избы-
точного холестерина в определенных частях 
клетки в организме. АСАТ также участвует в 
образовании энергии в организме, способствует 
распаду белков, жиров и углеводов из пищи. От-
сутствие АСАТ также может привести к исто-
щению витамина В12, который необходим в 
цикле метилирования. 

Полиморфный вариант гена ACE (ангио-
тензин конвертирующий энзим АСЕ) 

Различные факторы, в том числе и питание, 
могут влиять на активность гена ACE, измене-
ния которого могут привести к повышенному 
артериальному давлению. Высокая активность 
ACE может быть связана с повышенной тревож-
ностью, снижением памяти и процесса обучения, 
привести к выведению минералов из организма 
вследствие снижения экскреции натрия с мочой и 
калия. В ситуации хронического стресса может 
привести к дополнительному накоплению натрия 
и увеличению экскреции калия. В том случае, 
если функция почек нарушена, это может при-
вести к удержанию и калия в организме.  

Полиморфный вариант гена MTHFR 
A1298C, C677T, (метилентетрагидрофолатре-
дуктаза) 

Продукт гена MTHFR находится на крити-
ческой точке в цикле метилирования. Участвует 
в нормализации уровня гомоцистеина. Некото-
рые мутации в гене MTHFR ассоциированы с  
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риском сердечнососудистых заболеваний, рака, 
могут играть роль в изменении уровня нейроме-
диаторов серотонина и дофамина, а общее чис-
ло сочетаний с различной патологией человека 
превышает 600 наименований нозологических 
единиц заболеваний. 

Полиморфный вариант гена_MTR A2756G/ 
MTRR A66G, H595Y, K350A, R415T, S257T, 11 
(метионинсинтеза/метионинсинтаза редук-
таза) 

Эти два продукта гена работают вместе, и 
участвуют в превращении гомоцистеина в метио-
нин. Повышенные уровни гомоцистеина являются 
факторами риска при ряде патологий, включая 
болезни сердца, болезнь Альцгеймера и еще 156 
нозологических единиц. Как и в случае с COMT и 
VDR / Taq, MTR и MTRR следует изучать в паре 
друг с другом. Мутации в MTR могут увеличи-
вать активность продукта этого гена так, что это 
приводит к большему потреблению B12 в качест-
ве кофермента. С другой стороны, последние 
публикации показывают, что A66G мутации в 
MTRR снижает активность фермента. Независи-
мо от того, какая теория правильна, нарушение 
цикла витамина B12 или активности функции 
метилирования в этой точке, в лечении исполь-
зуется витамин B12 в качестве кофактора. 

Полиморфный вариант гена BHMT 1,2, 
4,8 (бетаин гомоцистеин метилтрансфераза) 

Продукт этого гена занимает центральное 
место в коротком пути метилирования, осуществ-
ляет реметилирование гомоцистеина в метионин. 
Полиморфизмы гена могут влиять на возник-
новение стресса, на уровень кортизола и норэпи-
нефрина. 

Полиморфный вариант гена AHCY 1,2,19 
(S аденозилгомоцистеин гидролаза) 

Различные мутации в AHCY могут влиять 
на уровни гомоцистеина, а также аммиака в ор-
ганизме. 

Полиморфный вариант гена CBS C699T, 
A360A, N212N (цистатионин-бета-синтаза) 

Фермент CBS в основном действует как 
шлюз между гомоцистеином и транссульфати-
рованием метионина, который генерирует амми-
ак в организме. Следует отметить, что конечные 
продукты, которые создаются в конце преобразо-
вания метионина, которые чрезвычайно важны 
для организма – это глутатион и таурин. Но есть 
и побочные продукты (избыточный аммиак и 
сульфиты), которые являются токсичными для 
организма. 

Полиморфный вариант гена SHMT C1420T 
(серин гидроксиметилтрансфераза) 

Продукт этого гена участвует в синтезе но-
вой ДНК и в превращении гомоцистеина в мети-
онин. Эти блоки, участвуя в синтезе новой ДНК, 
влияют на способность регулировать продукт 

этого гена, а тем самым, влияют на процесс  ме-
тилирования. Это вызывает накопление гомо-
цистеина и дисбаланс в других промежуточных 
соединениях в организме. 

Полиморфный вариант гена NOS D298E 
(оксид синтаза азота)

NOS фермент играет важную роль в деток-
сикации аммиака в цикле мочевины. Лица, кото-
рые гомозиготны по NOS, обладают ферментом 
со сниженной активностью. NOS мутации могут 
влиять на регуляцию CBS вплоть до увеличения 
уровня аммиака, который генерируется CBS. 

Полиморфный вариант гена SUOX S370S 
(сульфит оксидаза)

Продукт этого гена способствует детокси-
кации сульфитов в организме. Сульфиты гене-
рируются как естественный побочный продукт 
цикла метилирования, а также поступают в ор-
ганизм с пищей. Сульфиты в виде консервантов 
на основе серы, используются для предотвраще-
ния или уменьшения обесцвечивания светлых 
фруктов и овощей, предотвращения появлению 
черных пятен на креветках и омарах, подавляют 
рост микроорганизмов в ферментированных пи-
щевых продуктах (например, вино), и способны 
поддерживать активность некоторых лекарст-
венных препаратов. Сульфиты могут также ис-
пользоваться для отбеливания пищевого крах-
мала, предотвращения ржавчины и накипи в 
бойлерах, которые используются для приготов-
ления паровой пищи, и даже в производстве 
целлофана для упаковки пищевых продуктов. 
Один из ста людей сульфит-чувствительны, и око-
ло 5 % страдают от астмы. Человек может столк-
нуться с проблемой сульфит-чувствительности в 
любой момент жизни. Ученые не указывает точ-
но наименьшей концентрации сульфитов, необ-
ходимых, чтобы вызвать реакцию. Затрудненное 
дыхание является наиболее распространенным 
симптомом. Сульфиты выделяют газообразный 
диоксид серы, который может вызвать раздра-
жение в легких, и вызвать тяжелый приступ аст-
мы для тех, кто страдает частыми бронхоспазма-
ми. Сульфиты могут вызывать чувство стеснения 
в груди, тошноту, крапивницу и, в редких слу-
чаях, более тяжелых аллергических реакций. Му-
тации в SUOX могут быть фактором риска разви-
тия некоторых видов рака, включая лейкемию. 

Таким образом, обзор функциональной ха-
рактеристики продуктов полиморфных вариантов 
генов ферментов фолатного цикла, показывает 
причину клинического полиморфизма аутизма 
вне зависимости от того, какие генотипы свойст-
венны тому или иному пациенту. Это означает, 
что клинический полиморфизм аутизма, с кото-
рым мы встречаемся у каждого больного, имеет 
генетическое происхождение, заложенное мно-
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гообразием однонуклеотидных полиморфизмов. 
Этот факт подчеркивает важность абсолютно 
персонализированного и системного подхода как 
в диагностике, так и в лечении и реабилитации 
больных с аутизмом. 

Представленные данные позволяют понять, 
почему при аутизме в процесс вовлекаются мно-
гие органы и системы, почему нет единой моле-
кулярной находки, которая бы позволила назы-
ваться мутацией, приводящей к возникновению 
аутизма. ASD можно отнести к состояниям, ко-
торые развиваются вследствие проявления деза-
даптации, когда геномное здоровье как многоко-
мпонентное составляющее, нарушается и в основе 
этого нарушения лежит дисгармония между 
генетической информацией и внешней средой. 

• «…действие генетических факторов осу-
ществляется через воздействие этих факторов на 
уровни и активность соответствующих белков. 
Т.к. для активности многих белков необходимы 
кофакторы (производные витаминов, макро- и 
микроэлементы и т.д.), то достоверно установ-
ленные генетические ассоциации также указы-
вают на пути персонализированной коррекции 

дисбаланса микронутриентов путём назначения 
определённых монопрепаратов отдельных вита-
минов и минералов (нутригеномика)» И.Ю. Тор-
шин, О.А. Громова, 2012 

По данным ВОЗ наблюдается увеличение 
числа пациентов с РАС. 

• 2009 г. – 1:110 
• 2012 г. – 1:88 
• 2014 г. – 1:68 
• 2017 г. – 1:50 
• каждые 20 минут регистрируется новый 

случай РАС 
•  на начало 2015 г. в мире насчитывалось 

67 млн больных с РАС 
• за 5 лет (с 2012 по 2017 г.) заболевае-

мость РАС, согласно официальным статистичес-
ким данным МОЗ Украины, возросла на 194%: с 
17,0 до 48,2  на 100 000 детского населения  

В настоящее время на учете в ХСМГЦ сос-
тоит 365 пациентов с разными формами РАС 
(дети) и 3 взрослых. 

В представленной таблице видна иллюстра-
ция вышесказанного. Наблюдается отчетливый 
рост случаев встречаемости РАС.  

 
Таблица 3 

Частота встречаемости РАС за 5 лет 
 

      2014 2015 2016 2017 2018 за 5 лет 
Количество 
посещений 

     
42060 38612 39251 37726 30402 188051 

из них 
первичных 

     
13018 11987 12546 11603 9884 59038 

Аутизм детский 
      2014 2015 2016 2017 2018 за 5 лет 
Дети      17 106 54 58 72 307 
Взрослые       - 1 - - - 1 
Всего      - 107 54 58 72 308 

Аутизм атипичный 
      2014 2015 2016 2017 2018 за 5 лет 
Дети      - - 9 1 4 14 
Взрослые       - - - 2 - 2 
Всего      - - 9 3 4 16 

Аутичное поведение 
      2014 2015 2016 2017 2018 за 5 лет 
Дети      - - 14 30 2 46 
Взрослые       - - - - - - 
Всего      - - 14 30 2 46 

 

Алгоритм обследования пациента с ау‐
тичным спектром нарушения поведения в 
ХСМГЦ: 

 Первичная консультация (сбор жалоб, 
анамнеза, оценка родословной и фенотипа); 

 Общеклиническое обследование (клини-
ческий анализ крови, мочи, биохимический про-
филь, копрограмма, кал на дисбактериоз и т.д.); 

 Цитогенетическое исследование лимфо-
цитов периферической крови с использованием 

G и C окраски, определение хромосомной нес-
табильности; 

 Выявление метаболических нарушений 
(газовая хроматография мочи, ВЭЖХ аминокис-
лот крови, лактат, аммиак, гомоцистеин, фолие-
вая кислота, витамин В12 крови; порфирины и 
биоптерины, соли тяжёлых металлов, нейро-
трансмиттеры и т.д.); 

 Инфектологическое обследование (бакте-
риальное, вирусологическое); 
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 Иммунограмма; 
 Функциональные методы исследования 

(УЗИ, ЯМРТ головного мозга, ЭЭГ, РЭГ, ЭхоЭС, 
ЭМГ, МРС головного мозга); 

 Биопсия мышц с определением активнос-
ти митохондриальных ферментов и патоморфо-
логическим исследованием тканей (при подо-
зрении на митохондриальную болезнь); 

 Молекулярно-генетические методы. 
Необходимо ещё раз подчеркнуть, что про-

грамма обследования подбирается строго инди-
видуально! 

 
Лечение  
Целями терапии аутичных расстройств 

являются: 
 необходимость справляться с поведенчес-

кими и эмоциональными проблемами, которые 
влияют на развитие; 

 способствование социальному и комму-
никативному развитию ребенка с аутизмом; 

 развитие интересов и особых способнос-
тей, которые проявляют многие дети с аутизмом; 

 развитие адаптивных способностей и уси-
ление когнитивных и аффективных функций для 
развития приспособляемости; 

 оказание информационной поддержки ро-
дителям и специалистов другого профиля, наб-
людающих ребенка. 

Комплексное лечение состоит из специаль-
ных образовательных программ, развивающих  
социальные, когнитивные и разговорные навыки, 
диеты и медикаментозной терапии. 

К основным психологическим методам кор-
рекции аутизма относятся: организация общего 
позитивного фона в процессе коррекции, развитие 
эмоциональной сферы, коррекция негативизма, 
трансформация страхов, агрессий и аутоагрессий, 
игровая терапия, сказкотерапия, песочная терапия, 
структурированное обучение, программы измене-
ния поведения, занятия с логопедом, физическая 
терапия и эрготерапия, монтессори. 

В настоящее время в целях медикаментоз-
ной терапии применяют препараты группы но-
отропов, нейрометаболиков, антидепрессанты из 
группы ингибиторов обратного захвата серото-
нина (флуоксетин, серталин, циталопрам и др), 
антиконвульсанты, психостимуляторы, что часто 
приводит к усилению гиперактивности; снотвор-
ные, в частности мелатонин.  

Согласно данным проф. Афанасьева В. В. 
(2010), для получения наиболее выраженного 
положительного эффекта при назначении нейро-
цитопротекторов, необходимо учитывать взаи-
модействие каждого препарата с определён-
ными рецепторными системами.  

На этой основе подобраны наиболее эффек-
тивные комбинации препаратов (Афанасьев В.В., 
2012): 

глиатилин + 
В6, В1, глюкоза, цитофлавин (рибоксин), 

церебролизин, мексидол (В1, В6, панангин), па-
нангин, липоевая кислота, цераксон (после его 
введения через 20 минут дать глиатилин), акто-
вегин, семакс, статины – усиление эффекта; 

цераксон + 
Нимодипин, мексидол – усиление эффекта; 
цитофлавин + 
Глюкоза, циклоферон, мексидол, В6, В1, 

папаверин, актовегин (+ В1, В6, глюкоза)  – 
усиление эффекта; 

мексидол + 
Цераксон, цитофлавин – усиление эффекта. 
Важно отметить, что распространенные и 

рекламируемые методики терапии расстройств 
спектра аутизма высокими дозами витаминов, 
секретином, аминокислотами, хелирование (выве-
дение тяжелых металлов), мануальной терапии, 
противокандидозной терапии (рекомендации дви-
жения DAN! (Defeat Autism Now! – Победим 
аутизм сейчас!), не имеют убедительных научных 
доказательств эффективности. Полное исключе-
ние из питания всех молочных и мучных про-
дуктов является не только значительным огра-
ничением рациона ребенка, лишением его часто 
любимой еды, – у некоторых детей это может 
перерасти в многолетнее «зацикливание». Это  
не значит, что для детей с аутизмом она вообще 
не нужна, т.к. если у некоторых из них есть 
признаки пищевой аллергии, если при обследо-
вании выявлена непереносимость глютена и/или 
казеина, то в таком случае им показано про-
вести диетотерапию (О. Романчук, 2009). 

Диетотерапия должна подбираться индиви-
дуально в соответствии с выявленными метабо-
лическими нарушениями. Основные её принципы 
заключаются в исключении (или ограничении) 
тех продуктов, в которых в наибольшем коли-
честве содержится вещество, накапливающееся 
в организме (или его предшественник). И, наобо-
рот, в случае выявленного дефицита показано уси-
ленное его введение в рацион. 

Медикаментозная терапия также опирается 
на диагностированные обменные нарушения (Гре-
чанина Е.Я., Гречанина Ю.Б., 2013): 

– митохондриальная дисфункция: 
 кофакторы ферментных реакций энерге-

тического обмена (карнитин, никотинамид, ри-
бофлавин); 

 переносчики электронов в дыхательной 
цепи митохондрий (коэнзим 0, янтарная кисло-
та, цитохром С и др.); 

 антиоксиданты (вит. Е, вит. С); 
 димефосфон, улучшающий функции ми-

тохондрий, снижающий лактат-ацидоз. 



ЛЕКЦІЇ 

Клінічна генетика і перинатальна діагностика №1 (6) (2019)                                                             15 

При варианте митохондриальной патологии 
в условиях первичного или вторичного  

дефицита карнитина и транспорта жирных 
кислот с успехом применяется L-карнитин. 

– нарушение активности ферментов фолат-
ного цикла: 

1) в питании ограничение продуктов с высо-
ким содержанием метионина; обогащение раци-

она продуктами с высоким содержанием вита-
минов группы В; 

2) кофакторная терапия (витамин В6, фо-
лиевая кислота, метилкобаламин, бетаин, панто-
теновая кислота, ниацин). 

– аминоацидопатии: (по данным Черной В.Н., 
Хомяковой О.В.. Коваль С.Я., 2006; лаборато-
рии metametrix, США, 013) 

 
Таблица 4 

Особенности питания в связи с изменением уровня аминокислот 
 

Тирозин - повышение: специальные смеси без фенилаланина и тирозина, витамин В6; 
- снижение: тирозин (Vita Line), витамин С, ниацин; 

Метионин - повышение: ограничение в рационе продуктов с высоким содержанием метионина, 
витамин В6, магний; 
- снижение: метионин 

Цистин - повышение: ограничение в рационе продуктов с высоким содержанием цистеина (соя, 
семечки, горох, мука, яйца, свинина, лосось, грецкие орехи, кукурузная мука, 
неочищенный рис, молоко), рибофлавин; 
- снижение: обогащение рациона продуктами с высоким содержанием цистеина; 

Аспарагиновая 
кислота 

- повышение: ограничение продуктов с высоким содержанием аспарагиновой кислоты 
(высокобелковые продукты – мясо, молочные продукты, яйца), витамин В6 (ускоряет 
превращение аспарагиновой кислоты в янтарную), магний, цинк; 
- снижение: когитум, панангин, аспаркам; 

Глутаминовая 
кислота 

- повышение: ограничение продуктов с высоким содержанием глутаминовой кислоты 
(сыр, зелёный горошек, утка, гусь, цыплёнок, говядина, макрель, свинина, форель, треска, 
кукуруза, яйца, молоко, соя, треска, судак, хлеб), витамин В6 (ускоряет превращение 
аспарагиновой кислоты в янтарную); β-аланин; лейцин, ниацин; 
- снижение: глутаминовая кислота; 

Глутамин - повышение: ограничение продуктов с высоким содержанием глутамина (сыр, зелёный 
горошек, утка, гусь, цыплёнок, говядина, макрель, свинина, форель, треска, кукуруза, 
яйца, молоко, соя, треска, судак, хлеб), витамин В6; 
- снижение: глутаргин, глутамин (Vita Line); 

Аспарагин - повышение: ограничение продуктов с высоким содержанием аспарагина (молоко, 
сыворотка, мясо, домашняя птица, яйца, рыба, морепродукты, спаржа, помидор, 
бобовые, орехи, семена, соя, цельные зёрна ); 
- снижение: обогащение рациона продуктами с высоким содержанием аспарагина, 
магний; 

Аланин - повышение: ограничение продуктов с высоким содержанием аланина (животные белки, 
авокадо, молочные продукты, овёс, зародыши пшеницы), витамин В6; 
- снижение: пантотеновая кислота; 

Лейцин - повышение: ограничение продуктов с высоким содержанием лейцина (бурый рис, бобы, 
мясо, орехи, соевая и пшеничная мука), применение полусинтетических лечебных 
продуктов (лишенных лейцина, изолейцина и валина), витамин В6; 
- снижение: лейцин (таб.), BCAA (лейцин, изолейцин и валин); лизин (Vita Line) – 
усиление всасывания лейцина; 

Изолейцин - повышение: ограничение продуктов с высоким содержанием изолейцина (миндаль, 
кешью, куриное мясо, турецкий горох, яйца, рыба, чечевица, печень, мясо, рожь, 
большинство семян, соевые белки), применение полусинтетических лечебных продуктов 
(лишенных лейцина, изолейцина и валина), витамин В6; 
- снижение: BCAA (лейцин, изолейцин и валин); 

Серин - повышение: ограничение продуктов с высоким содержанием серина (мясные и 
молочные продукты, пшеничная клейковина, арахис и соевые продукты), глицина и 
треонина (источники серина); 
- снижение: витамин В6, В3 и фолиевая кислота, магний; 

Таурин - повышение: ограничение продуктов с высоким содержанием таурина, метионина и 
цистеина, витамин Е, витамин С, коэнзим Q10; 
- снижение: витамин В6, таурин (Vita Line), кратал (+экстракт плодов боярышника и 
пустырника); 
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Продолжение табл. 4 
 

Треонин 
(снижает 
мышечный 
тонус) 

- повышение: ограничение продуктов с высоким содержанием треонина (соя, горбуша, 
семга, молочные продукты, яйца, орехи, бобы); при сопутствующем дефиците метионина 
назначить метионин (ингибирование всасывания треонина), витамин В6, цинк; 
- снижение: витамин В3, В6, магний, лизин (Vita Line) - (улучшает всасывание треонина); 

Пролин - повышение: ограничение продуктов с высоким содержанием пролина, глутаминовой 
кислоты и орнитина; 
- снижение: пролин (Vita Line); 

Гистидин - повышение: ограничение продуктов с высоким содержанием гистидина (свинина, 
птица, сыр и зародыши пшеницы), низкобелковое питание; 
- снижение: АТФ-лонг (+ АТФ, калий и магний), фолиевая кислота; 

Аргинин - повышение: ограничение продуктов с высоким содержанием аргинина (шоколад, 
кокосовые орехи, молочные продукты, желатин, мясо, овес, арахис, соевые бобы, грецкие 
орехи, белая мука, пшеница и пшеничные зародыши, орехи, кукуруза, желатин, шоколад, 
изюм, овсяная крупа, кунжут); лизин (Vita Line) – ингибирование всасывания аргинина; 
- снижение: обогащение рациона продуктами с высоким содержанием аргинина, аргинин 
(Vita Line); 

Валин - повышение: ограничение продуктов с высоким содержанием валина (соя и другие 
бобовые, твердые сыры, икра, творог, орехи и семечки, мясо и птица, яйца, значительно 
меньше – в крупах и макаронах), применение полусинтетических лечебных продуктов 
(лишенных лейцина, изолейцина и валина), витамин В6; 
- снижение: биодобавка BCAA (лейцин, изолейцин и валин); 

Глицин - повышение: ограничение продуктов с высоким содержанием глицина, витамин В6, В2, В5; 
- снижение: глицин, бетаин (т.к. его предшественником является глицин); 

Лизин - повышение: ограничение продуктов с высоким содержанием лизина (рыба, птица, 
молоко, зародыши пшеницы, бобовые, арахис, желтки яиц), витамин В6, ниацин, 
витамин С; 
- снижение: лизин (Vita Line), L-карнитин (т.к. лизин является его предшественником, и 
дефицит лизина сопровождается дефицитом карнитина); лейцин в таб. (усиливает 
всасывание лизина); 

Триптофан - повышение: ограничение продуктов с высоким содержанием триптофана (мясо, рыба, 
творог, сыр, яйца, горох, фасоль и, особенно, соя), витамин В6, ниацин; 
- снижение: обогащение рациона углеводами, триптофан (Vita Line); 

Орнитин - повышение: ограничение продуктов с высоким содержанием аргинина-
предшественника (шоколад, кокосовые орехи, молочные продукты, желатин, мясо, овес, 
арахис, соевые бобы, грецкие орехи, белая мука, пшеница и пшеничные зародыши, 
орехи, кукуруза, желатин, шоколад, изюм, овсяная крупа, кунжут), витамин В6, магний; 
- снижение: обогащение рациона продуктами с высоким содержанием аргинина; 

Фенилаланин - повышение: низкобелковая диета, специальные смеси без фенилаланина и тирозина; 
- повышение: низкобелковая диета, специальные смеси без фенилаланина и тирозина; 

 
Международная группа ученых (Gaia Nova-

rino, Paul El-Fishawy, Hulya Kayserili, Nagwa A. 
Meguid, Eric M. Scott, Jana Schroth et all, 2012) 
не исключает, что ей удалось впервые выявить 
потенциально излечимую форму аутизма. Благо-
даря секвенированию части генома шести детей, 
страдающих очень редко встречающейся разно-
видностью заболевания, у всех была найдена 
мутация, из-за которой в организме очень низок 
уровень содержания нескольких незаменимых 
аминокислот, дефицит которых можно возмес-
тить специальной диетой. Работа опубликована 
6 сентября в журнале Science. 

Секвенирование их экзонов – части генети-
ческого набора, отвечающей за кодирование бел-
ков – выявило мутацию в гене BCKDK, которая 
инактивирует фермент BCKD-киназу. Благодаря 
этому ферменту в организме поддерживается 

нормальный уровень трех аминокислот с разветв-
ленной цепью – валина, лейцина и изолейцина – 
необходимых для синтеза ряда белков и других 
биологически важных компонентов. В отличие 
от других аминокислот, они не синтезируются 
организмом, а поступают с пищей. Тестирование 
показало, что у всех исследуемых детей после 
еды в крови очень низкий уровень аминокислот с 
разветвленной цепью. Аминокислоты с разветв-
ленной цепью, также, как и другие виды амино-
кислот, преодолевают гемоэнцефалический барь-
ер с помощью белков-транспортеров. В случае 
дефицита валина, лейцина и изолейцина, траспор-
теры начинают переносить в мозг более крупные 
молекулы других аминокислот, которые в итоге 
занимают их место. После того, как диета боль-
ных детей была обогащена валином, лейцином 
и изолейцином, уровень аминокислот с разветв-
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ленной цепью в их крови нормализовался, одна-
ко научно подтвержденного улучшения состоя-
ния их здоровья пока получено не было. Авторы 
планируют провести клинические испытания 
диетического метода терапии этой формы ау-
тизма, а также продолжить поиски пациентов с 
мутацией в гене BCKD-киназы (Mutations in 
BCKD-kinase Lead to a Potentially Treatable Form 
of Autism with Epilepsy (Science 19October, 2012: 
Vol. 338 no. 6105 pp. 394-397 DOI:  10.1126/ 
science. 1224631)) 

- дефицит микро- и макроэлементов: 
1) обогащение рациона продуктами с высо-

ким содержанием дефицитного элемента; 
2) медикаментозная терапия. 
Большинство витаминов не синтезируются 

в организме человека. Поэтому они должны ре-
гулярно и в достаточном количестве поступать в 
организм с пищей или в виде препаратов. Иск-
лючения составляют витамин К, достаточное 
количество которого в норме синтезируется в 
толстом кишечнике человека за счёт деятель-
ности бактерий, и витамин В3, синтезируемый 
бактериями кишечника из аминокислоты трип-
тофана. Витамины группы В участвуют в процес-

сах метилирования, нарушение которого наиболее 
часто диагностируется у детей с аутизмом и 
аутистическим спектром нарушения поведения. 

– нарушение в цикле мочевинообразования: 
1) низкобелковая диета с ограничением в ра-

ционе белка до 1, 5 г на 1 кг веса ребёнка в сутки; 
2) препараты, улучшающие функцию пече-

ни (где происходим детоксикация аммиака) и 
способствующие выведению аммиака (глутар-
гин, гепамерц). 

– нарушение окисления жирных кислот: 
1) гиполипидемическое питание (в грудном 

возрасте перевод ребёнка на искусственную 
смесь, содержащую преимущественно средне-
цепочечные жирные кислоты). 

Широко распространено биомедицинское ле-
чение, основными методами которого являются: 

– безглютеновая и безказеиновая диета; 
– обогащение минералами и витаминами; 
– антикандидозные препараты, ферменты и 

пробиотики; 
– хелирование (выведение тяжёлых метал-

лов); 
– антиоксиданты. 

 
 

Недостатками биомедицинского лечения являются: 
* не учитываются индивидуальные особенности обмена конкретного ребёнка; 
* не проводится мониторинг показателей обмена во время лечения 

 

Заключение. Таким образом, проблема аутиз-
ма является комплексной, поликаузальной, 
распространенной и растущей в геометрической 
прогрессии. Все это заставляет решать этот воп-

рос с участием специалистов нескольких профи-
лей – психиатров, невропатологов, генетиков и 
делает эту проблему важнейшей и актуальной. 
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Ю.Б. Гречаніна 
 
АУТИЗМ ЯК ПОЛІКАУЗАЛЬНИЙ РОЗЛАД 

 
Резюме. У роботі розглянуті основні питання етіології, патогенезу, діагностики та лікування аутизму 

і аутичного розладу поведінки, засновані на персоналізованому підході. Опубліковані сучасні світові дані, 
що стосуються проблеми аутизму. Велика увага приділена розгляду генетичної складової аутизму. 
Розроблено алгоритм обстеження пацієнта з аутичним спектром порушення поведінки. 
 
Yu.B. Grechanina 
 
AUTISM AS  A POLYCAUSAL DISORDERS 

 
Summary. Based on the personalized approach, the main questions of etiology, pathogenesis, diagnosis 

and treatment of autism and autistic disorder of behavior have been considered. The modern world data 
regarding autism problem have been published. A great attention has paid to consideration of a genetic 
component of autism. The algorithm of examination of patients with autism spectrum disorder of behavior 
has been developed.                           

 
 


