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Введение 

Аутизм – это нейропсихиатрическое заболевание, которое характеризуется 

нарушением социальной коммуникации и ограниченными, повторяющимися 

моделями поведения. Причины развития расстройств аутистического спектра 

(РАС) продолжают активно исследоваться, и особое внимание уделяется как 

генетическим, так и эпигенетическим факторам. Генетические мутации и 

эпигенетические изменения играют ключевую роль в модуляции экспрессии 

генов, что в свою очередь влияет на развитие нервной системы и вероятность 

развития аутизма. 

За последние десятилетия была проведена обширная работа по выявлению 

генетических маркеров, связанных с аутизмом. Эти исследования включали 

крупномасштабные геномные анализы, которые позволили идентифицировать 

сотни потенциальных генетических вариантов, повышающих риск развития РАС. 

В частности, выделяются копийные вариации и редкие мутации, обнаруженные в 

генах, ответственных за синаптическую функцию и развитие мозга. 

Генетические аспекты развития аутизма 

Генетическая предрасположенность к аутизму подтверждается многочисленными 

исследованиями, выявляющими мутации и полиморфизмы в таких генах, как 

SHANK3, MECP2 и FMR1. Эти гены участвуют в процессах нейрональной 

пластичности и формировании синаптических связей. Нарушения в их структуре 

могут приводить к дисфункции центральной нервной системы и повышать риск 

развития аутизма. 
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Семейные исследования показали, что риск аутизма значительно выше у братьев 

и сестер детей с РАС. Исследования близнецов подтвердили значительную долю 

наследуемости аутизма, которая может достигать 90%. Это подтверждает 

гипотезу о важности генетических факторов в патогенезе заболевания. 

Эпигенетика и аутизм 

Эпигенетика изучает механизмы, которые регулируют активность генов без 

изменения последовательности ДНК. К основным эпигенетическим механизмам 

относятся метилирование ДНК, модификации гистонов и регуляция с помощью 

некодирующих РНК. Исследования показывают, что эпигенетические изменения 

могут быть вызваны факторами окружающей среды, такими как стресс, токсины 

и особенности питания матери во время беременности. 

Одним из наиболее изучаемых эпигенетических процессов является 

метилирование ДНК. Нарушения в уровне метилирования ряда генов были 

обнаружены у детей с РАС. Кроме того, модификации гистонов также играют 

важную роль в регуляции активности генов, вовлеченных в развитие аутизма. 

Современные исследования в области аутизма 

Научные публикации последних лет демонстрируют растущий интерес к 

комплексному анализу генетических и эпигенетических факторов. Применение 

методов секвенирования нового поколения и эпигеномного анализа позволило 

выявить специфические эпигенетические маркеры, ассоциированные с аутизмом. 

Эти маркеры могут использоваться для ранней диагностики и разработки новых 

методов терапии. 

Большое внимание уделяется взаимодействию генетических и эпигенетических 

факторов, что позволяет рассматривать аутизм как результат сложной системы 

перекрестных регуляций. Комбинированный анализ генетических и 

эпигенетических данных открывает новые перспективы в исследовании 

патогенеза аутизма и позволяет разрабатывать инновационные методы лечения. 

Перспективы исследований и новые подходы 

Будущие исследования в области генетики и эпигенетики аутизма направлены на 

создание персонализированных методов лечения, которые будут учитывать 

индивидуальные генетические и эпигенетические профили пациентов. Важной 

задачей является разработка препаратов, способных модифицировать 

эпигенетические изменения, и создание методов коррекции генетических мутаций 

с использованием технологий редактирования генома, таких как CRISPR/Cas9. 

Также рассматриваются подходы к неинвазивной диагностике аутизма на основе 

анализа эпигенетических маркеров в крови и других биологических жидкостях. 

Это позволит выявлять риск развития РАС на ранних стадиях и корректировать 

воздействие окружающей среды для снижения вероятности развития заболевания. 
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Заключение 

Комплексный подход к изучению генетических и эпигенетических факторов 

развития аутизма открывает новые возможности для понимания патогенеза этого 

сложного заболевания. Продолжение исследований в этой области позволит 

разрабатывать эффективные методы профилактики, диагностики и терапии 

аутизма, улучшая качество жизни пациентов и их семей. 
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