
Аутизм и  расстройства аутистического спектра  — 
нервно-психические заболевания, характеризую-

щиеся развитием дефицита речевых навыков, соци-
ального поведения, повторяющимся поведением 
и  когнитивными нарушениями, которые начинают 
проявляться у  детей в  возрасте до  3  лет [1]. По  дан-

ным Всемирной организации здравоохранения, 
за  последнее десятилетие число детей с  расстрой-
ствами аутистического спектра увеличилось в  10 
раз и  продолжает расти на  11–17% в  год, составляя 
1–2% населения планеты. В  настоящее время диа-
гноз расстройства аутистического спектра ставится 
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Аутизм и расстройства аутистического спектра — нервно-психические заболевания, которые начинают проявляться у детей 
в возрасте до 3 лет. За последнее десятилетие число детей с расстройствами аутистического спектра увеличилось в 10 раз 
и  продолжает расти, составляя 1–2% населения планеты. В  настоящее время диагностика расстройств аутистического 
спектра основывается только на клинических и поведенческих тестах, а биологические и генетические маркеры, которые 
могли бы  способствовать раннему выявлению этого расстройства, отсутствуют. Цель: на  основе анализа современных 
данных литературы о симптомах, генетических этиологических факторах, ассоциированных с аутизмом, изучить возмож-
ность использования генов в  качестве диагностических биомаркеров у  детей с  расстройствами аутистического спектра. 
Анализ данных литературы свидетельствует, что в основе нарушений внимания, скорости обработки информации, рабочей 
памяти, обучения лежат генетические (патогенные варианты, SNP) изменения экспрессии многих генов: BDNF, CAPS2, 
CNTNAP2, GABRB3, FMR1, FOXP1, GTF2I, HSD11B2, MECP2, NF2, NGF, NR3C1, OXTR, PAK2, RELN, SLC6A4, UBE3A 
и др. Некоторые из этих генов (RELN) ассоциированы с тяжестью расстройств аутистического спектра.

Ключевые слова: дети, аутизм, расстройства аутистического спектра, симптомы, этиологические факторы, гены, гене-
тические ассоциации. 
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Autism and autism spectrum disorders are neuropsychiatric diseases that begin to appear in children under 3 years. Over the past 
decade, the number of children with autism spectrum disorders has increased more than in 10-fold and continues to grow, accounting 
for  1–2% of  the  world’s population. Currently, the  diagnosis of  autism spectrum disorders is based only on clinical and behav-
ioral tests, and there are no biological and genetic markers that could contribute to the early detection of this disorder. The review, 
based on the analysis of modern literature data about symptoms, genetic etiological factors that associated with autism, examines 
the possibility of using genes as diagnostic biomarkers in children with autism spectrum disorders. Analysis of literature data shows 
that disorders of attention, speed of information processing, working memory, learning are based on genetic (mutations, SNPs) and 
epigenetic (methylation) changes in the expression of many genes: BDNF, CAPS2, CNTNAP2, GABRB3, FMR1, FOXP1, GTF2I, 
HSD11B2, MECP2, NF2, NGF, NR3C1, OXTR, PAK2, RELN, SLC6A4, UBE3A, etc. Some of these genes (RELN) are associated 
with ASD severity.
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у 1 из 100 детей при соотношении мальчиков и дево-
чек 4,2:1 [2]. Наибольшая распространенность этого 
заболевания отмечена в США, где аутизмом страдает 
один из 54 детей [3].

Социально-экономическая ситуация в  скором 
времени может осложниться, когда аутичные дети 
станут взрослыми, поскольку большинство детей 
с  расстройствами аутистического спектра имеет 
инвалидность, а  их содержание, обучение, социаль-
ная реабилитация на  протяжении всей жизни тре-
буют от  государств огромных финансовых затрат. 
Ежегодная стоимость оказания услуг людям с аутиз-
мом составляет 90 млн долларов США, через  10  лет 
эта цифра прогнозируется на  уровне 200–400 млрд 
долларов США [4]. 

В настоящее время диагностика расстройств аути-
стического спектра основывается только на  кли-
нических и  поведенческих тестах, а  биологические 
и  генетические маркеры, которые могли бы  способ-
ствовать раннему выявлению этого расстройства, 
отсутствуют [5].

Цель обзора: на основе анализа современных дан-
ных литературы о  симптомах, генетических этиоло-
гических факторах, генетических механизмах, ассо-
циированных с аутизмом, оценить влияние профиля 
экспрессии генов на  формирование когнитивных 
расстройств и возможность их использования в каче-

стве диагностических биомаркеров у  детей с  рас-
стройствами аутистического спектра. 

Симптомы и синдромы аутизма

К основным симптомам расстройств аутистиче-
ского спектра относятся в  79% повторяющееся, сте-
реотипическое поведение, в 45% — интеллектуальная 
отсталость, в  50–80%  — бессонница, в  42–56%  — 
повышенная тревожность, раздражительность, син-
дром дефицита внимания и  гиперактивность, соци-
альная отстраненность, нарушение вербального 
общения, языковая задержка и  отсутствие чувства 
опасности (см. рисунок) [6]. У детей с расстройствами 
аутистического спектра могут наблюдаться иммунные 
нарушения (38%), депрессия (12–70%), психические 
расстройства (обсессивно-компульсивное, шизоф-
рения, суицидальные попытки), необычные способ-
ности (редкие таланты при  синдроме Cаванта) [7]. 
Около 5% детей с  расстройствами аутистического 
спектра имеют генетические синдромы: Х хрупкой 
хромосомы (FXS, CGG последовательности повторов 
в  гене FMR1, Xq27.3, в  21–50%), Ретта, Ангельмана 
(в 50–81%, патогенные варианты в генах метил-CpG-
связывающего белка 2 MECP2, Xq28 и  убиквитин-
протеинлигазы Е3А UBE3A), Тимоти (в 60–70% пато-
генные варианты в гене CACNA1C, 12p13.33), Жубера 
(в  40% патогенные варианты в  генах AHI1, CEP290, 
CC2D2A и  TMEM67), Дауна (трисомия по  21-й паре 
хромосом, в  5–39%), CHARGE (патогенные вари-
анты гена ДНК-связывающего белка 7 хромодомен-
ной хеликазы CHD7, в  15–50  %), фенилкетонурию 
(фенилаланин-4-гидроксилазы в  локусе 12q22–q24, 
в 5–20%) и др. [8–12].

Этиологические и генетические факторы 
развития аутизма

К настоящему времени для  75% случаев рас-
стройств аутистического спектра причины возник-
новения остаются неизвестными [13]. К  факторам, 
ассоциированным с  развитием расстройств аути-
стического спектра, относятся преклонный возраст 
родителей, пренатальные и перинатальные осложне-
ния, воздействие пренатального тестостерона, пре-
ждевременные роды, ожирение матери, низкая масса 
тела при рождении, кесарево сечение, интоксикация 
тяжелыми металлами, прививки, вирусные инфек-
ции, гипохолестеринемия и  гиперактивация иммун-
ной системы [14–16]. 

Предполагается, что  возникновение расстройств 
аутистического спектра связано с  взаимодействием 
между генами «низкого риска» и факторами окружа-
ющей среды [17]. Считается, что причинами 20–25% 
случаев расстройств аутистического спектра служат 
генетические и геномные изменения. Выявлены мно-
гочисленные этиологические факторы, коррелирую-
щие с развитием расстройств аутистического спектра. 
В  настоящее время определено более 600  аномалий 
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ДНК, связанных с  риском развития психических 
заболеваний [18]. К  генетическим причинам рас-
стройств аутистического спектра относятся вари-
анты в генах, участвующих в развитии и функциони-
ровании нервной системы: точечные de novo, часто 
встречающиеся, редкие de novo, рецессивные пато-
генные, миссенс-варианты, вариации числа копий 
(CNV), однонуклеотидные полиморфизмы (SNP) 
и биаллельная потеря функции (см. таблицу) [19–23]. 
К  настоящему времени в  базе генов SFARI (иници-
атива по  исследованию аутизма Фонда Саймонса) 
описано более 1000 генов, а  в  базе генов AutismKB 
имеются 1379 генов, 5420 CNV, 11669 или небольших 
инсерциях/делециях (SNV/indels) и 172 областях сце-
пления, ассоциированных с  развитием расстройств 
аутистического спектра, и  их количество постоянно 
растет [24]. Существует мнение, что  предрасполо-
женность к  расстройствам аутистического спектра 
зависит от  аддитивных эффектов распространенных 
и  редких вариантов [25]. Гены, ассоциированные 
с расстройствами аутистического спектра, участвуют 
в различных процессах, таких как нервно-синаптиче-
ская передача, регуляция экспрессии генов, иммуни-
тет и воспаление [26].

Поскольку белок FOXP1 регулирует транскрип-
цию генов, связанных с развитием нервной системы, 
а  делеции и  миссенс-варианты в  FOXP1 гене служат 
причиной тяжелых форм расстройств аутистического 
спектра (см. таблицу), следует отметить, что M. Chen 
и  соавт. [44] идентифицировали de novo вариант 
сплайсинга (c.1652 + 5 G>A) в гене FOXP1 у пациента 
с глобальной задержкой развития, легкой умственной 
отсталостью, задержкой речи и аутистическими осо-

бенностями. Этот вариант приводит к  образованию 
усеченного дефектного белка с  отсутствием ДНК-
связывающего forkhead-box домена и  сигнала ядер-
ной локализации в результате пропуска 18-го экзона 
и  преждевременного стоп-кодона (p.Asn511*). Эти 
дефекты нарушают функцию белка и вызывают сим-
птомы, связанные с синдромом FOXP1 [44].

Известно, что  субъединица β3 рецептора 
γ-аминомасляной кислоты типа А3 (GABRB3) обра-
зует ГАМК-контролируемый ионный канал и  тор-
мозные ГАМКергические синапсы, опосредуя 
синаптическое торможение в  нейронах, а  дисбаланс 
между возбуждающими и  тормозной синаптической 
передачей служит основным механизмом наруше-
ния памяти, внимания, обучения, наблюдающиеся 
при аутизме [31]. R. Noroozi и соавт. [31] определили 
частоты аллелей rs4906902 и  rs20317, локализован-
ных в  областях энхансера и  основного промотора 
гена GABRB3 у  518 пациентов с  расстройствами 
аутистического спектра и у 472 лиц контрольной 
группы. Результаты показали, что  частоты алле-
лей и  генотипическое распределение для  rs4906902 
(доминантная модель AG+GG vs. AA; отношение 
шансов  — ОШ  0,83; 95% доверительный интер-
вал — ДИ 0,64–1,25) и rs20317 (доминантная модель 
CG+GG vs. CC; OШ  1,07; 95% ДИ 0,84–1,36) нахо-
дились в равновесии Харди–Вайнберга как у пациен-
тов, так и в контрольной группе [31].

X. Chen и соавт. [45] изучили взаимосвязь между 
SNP rs25531 (SLC6A4), rs6191 (NR3C1) генами 
и  реакцией на  стресс у  406 детей-пациентов с  син-
дромом дефицита внимания и  гиперактивности 
и  432 детей контрольной группы в  Ухане (Китай). 

Рисунок. Симптомы аутизма [по 6].
Figure. Symptoms of autism.
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Таблица. Гены, белки, ассоциированные с развитием аутизма и механизм их действия
Table. Genes, proteins associated with the development of autism and mechanism of their action

Ген, белок Вероятный механизм действия

FOXP1, транскрипционный 
фактор семейства Forkhead box

Белок FOXP1 регулирует транскрипцию генов при развитии нервной системы. Гене-
тические варианты, делеции и миссенс-варианты в гене FOXP1 служат причиной 
тяжелых форм расстройств аутистического спектра, часто сочетающихся с умствен-
ной отсталостью, речевыми нарушениями и врожденными аномалиями головного 
мозга, сердца и мочеполовой системы и дисморфическими проявлениями [27] 

NF2, моэзин-эзрин-радиксин-
подобный (МЕРЛИН) белок 

Ген NF2 участвует в регуляции нейрогенеза, развитии проекций нейронов, поддержи-
вая баланс между образованием постмитотических нейронов, глиальных клеток и пула 
нейрональных предшественников. Снижение экспрессии NF2 приводит к увеличе-
нию нейрональных клеток — предшественников зачатка гиппокампа и других обла-
стей мозга, что проявляется в тяжелых пороках развития гиппокампа [28]

GTF2I, общий транскрипци-
онный фактор TFII-I

Наблюдается высокая экспрессия GTF2I в головном мозге, а ее снижение связано 
с этиологией языковых расстройств. Белок связывается с ДНК и регулирует экс-
прессию генов, участвующих в развитии мозга [29]

PAK2, серин/треонин- 
протеинкиназа

Эта киназа сильно экспрессируется в мозге плода, активируется ГТФазами Rho, 
Rac, Cdc42 и служит регулятором динамики актинового цитоскелета. Снижение 
экспрессии PAK2 приводит к поведению, связанному с аутизмом [30]

GABRB3, субъединица бета-3 
рецептора гамма-аминомасля-
ной кислоты типа А3

GABRB3 сильно экспрессируется в нейронах коры головного мозга участвуя в функ-
циональной интеграции подтипов пирамидных нейронов в соматосенсорной коре. 
GABRB3 образует ГАМК-управляемый ионный канал и функциональные тормозные 
ГАМКергические синапсы, опосредуя синаптическое торможение в нейронах [31]

SLC6A4, белок 4 семейства 
переносчиков растворенных 
веществ 6
(серотонина)

Снижение экспрессии SLC6A4 влияет на развитие нервной системы ребенка 
через увеличение обратного захвата серотонина, что сопровождается физическими, 
эмоциональными или поведенческими нарушениями на протяжении всей жизни. 
Серотонин участвует в регуляции настроения, сна и когнитивных функций [32] 

NR3C1, белок 1C группы 3-го 
подсемейства ядерных глюко-
кортикоидных рецепторов

Низкая экспрессия NR3C1 и высокая экспрессия HSD11B2 ассоциирована с высо-
кими показателями асимметричных рефлексов, привыканием и способностью 
младенцев адаптироваться к раздражителям окружающей среды (блокирование 
шумов во время сна) [33]

HSD11B2, гидроксистероид-
11-бета-дегидрогеназа-2

HSD11B2 способствует специфичности рецептора минералокортикоидов путем 
инактивации биологически активных глюкокортикоидов в неактивные метабо-
литы. Снижение экспрессии гена HSD11B2 обнаружено в гипоталамусе и коре 
головного мозга плода, ассоциировано со стрессом у плода [34]

OXTR, рецептор окситоцина
Окситоцин модулирует синаптическую пластичность и регулирует активность 
нейронов в центрах мозга, участвующих в контроле внимания, интеллекта и соци-
альном поведении [35]

CAPS2, кальцифозин-2
CAPS2 участвует в секреции нейротрофического фактора головного мозга (BDNF) 
и нейротрофина-3 (NT-3). Снижение его уровня ассоциировано с снижением 
умственных способностей у детей в возрасте 6 лет [36]

BDNF, мозг-производный 
нейротрофический фактор 

Белок BDNF участвует в выживании и росте нейронов, синаптической пластич-
ности, в процессах обучения и памяти, реактивности на стресс. BDNF усили-
вает продукцию нейромедиатора серотонина, являющегося активатором NMDA 
рецепторов, а также ГАМК, инсулина, тестостерона, кортизола, АКТГ, тироидных 
гормонов, регулирует уровень глюкозы в мозге [37] 

NGF, фактор роста нервов
Белок NGF усиливает рост нейритов центральных и периферических нейронов, 
способствует их дифференцировке и созреванию, поддерживая нормальную функ-
цию нервной системы и ее восстановление после травмы. Патогенные варианты 
связаны с умственной отсталостью [38] 

CNTNAP2, контактин-ассоци-
ированный белок, подобный 
2-му белку

Снижение экспрессии CNTNAP2 связано с нарушениями развития нервной 
системы: синдромом Жиля де ла Туретта, умственной отсталостью, обсессивно-
компульсивным расстройством, кортикальной дисплазией, синдромом фокальной 
эпилепсии, аутизмом, шизофренией, синдромом Питта–Хопкинса и дефицита 
внимания и гиперактивности [39]

RELN, белок рилин

Белок участвует в миграции нейронов во время развития мозга и в синаптической 
пластичности во взрослом мозге. Патогенные варианты в гене RELN и сигналь-
ном пути рилина ассоциированы с такими неврологическими расстройствами, 
как шизофрения, биполярное расстройство, депрессия и расстройства аутистиче-
ского спектра, а также изменением статуса метилирования [40] 
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Авторы обнаружили, что  rs6191 и  rs25531 ассоции-
рованы соответственно со снижением (доминирую-
щая модель OШ 0,564; 95% ДИ 0,389–0,819; р=0,003) 
и  повышением (мультипликативная модель ОШ 
1,380; 95% ДИ 1,111–1,714; р=0,004) риска разви-
тия синдрома дефицита внимания и  гиперактивно-
сти. Оба SNPs были достоверно (р=0,006 и  р=0,003 
соответственно) связаны с  дефицитом внимания, 
но не с гиперактивностью. Кроме того, между этими 
SNPs наблюдалось взаимодействие [45]. Поскольку 
у  детей с  расстройствами аутистического спек-
тра частым симптомом бывает дефицит внимания 
или гиперактивность, то SNP rs25531 SLC6A4 и rs6191 
NR3C1 могут быть ассоциированы с  развитием рас-
стройств аутистического спектра.

Окситоцин регулирует синаптическую передачу 
и активность нейронов в центрах мозга (см. таблицу). 
В исследовании S. Wu и соавт. [46] обнаружили ассо-
циацию rs2254298 (A:Z=2,287; p=0,0222) и  rs53576  
(A: Z=2,573; p=0,0101) гена OXTR с развитием аутизма 
у  детей в  Китае. Следует отметить, что  у  китайцев 
и  японцев с  риском развития расстройств аути-
стического спектра был ассоциирован аллель «А» 
rs2254298, тогда как у населения европеоидной расы 
с  риском развития аутизма был связан аллель «G» 
этого полиморфизма [47]. Затем установлена ассоци-
ация (р=0,000019) 5-локусного гаплотипа rs237897-
rs13316193-rs237889-rs2254298-rs2268494 гена OXTR 
с  расстройствами аутистического спектра, которая 
подтвердила участие вариантов гена окситоцинового 
рецептора с риском развития этого заболевания [48]. 
D. LoParo и соавт. [49] в результате проведения мета-
анализа с участием 4000 пациентов установили ассо-
циации SNP rs7632287, rs237887, rs2268491, rs2254298 
гена OXTR с  развитием аутизма. У  аутичных паци-
ентов с  генотипами GA и  AA rs237902 в  гене OXTR 

наблюдаются более тяжелые фенотипы заболевания, 
чем у носителей генотипа GG [50]. 

Известно, что  нейротрофический фактор 
мозга (BDNF) усиливает возбуждающую синап-
тическую передачу серотонина через  глутаматные 
рецепторы NMDA, участвуя в  процессах обуче-
ния, памяти и  реактивности на  стресс [37]. H.J.  Yoo 
и  соавт. [51] изучили ассоциацию SNPs rs6265, 
rs11030101, rs7103411 и  rs7103873 в  гене BDNF c 
симптомами расстройств аутистического спектра. 
Авторы установили ассоциации (p=0,019; p=0,015) 
«А» аллелей rs6265A, rs11030101A SNPs соответ-
ственно с  симптомами «ограниченных, повторя-
ющихся и  стереотипных паттернов поведения» 
и  «озабоченности частью предметов или  нефункци-
ональными элементами материала». Следовательно, 
полиморфизмы гена BDNF участвуют в  патогенезе 
расстройств аутистического спектра [51].

В связи с  тем что  сниженная экспрессия кон-
тактин-ассоциированного белка-2 (CNTNAP2) 
ассоциирована с  нарушениями развития нервной 
системы, умственной отсталостью, дефицитом вни-
мания, гиперактивностью и аутизмом (см. таблицу), 
D. Li и  соавт. [52] изучили ассоциации rs2710102, 
rs7794745 гена CNTNAP2 с объемом серого вещества 
и  социальными показателями у  442 здоровых участ-
ников. Результаты показали, что гомозиготные носи-
тели GG-rs2710102 имеют меньший объем левой 
верхней височной извилины, чем носители аллеля 
A (AA и  AG), тогда как  участники с  rs7794745-TT 
и  AT имеют меньший объем правой парагиппокам-
пальной, левой верхней височной извилины коры 
и  левой нижней теменной доли, чем лица с  геноти-
пом rs7794745-AA. Сниженный объем левой верхней 
височной извилины и  парагиппокампальной коры 
ассоциирован с  ухудшением социальной активно-
сти [52]. Эти результаты позволяют предположить 

Ген, белок Вероятный механизм действия

FMR1, FMRP — белок 
умственной отсталости хруп-
кой X хромосомы

Синдром хрупкой хромосомы X. Белок FMRP связывается и транспортирует мРНК 
из ядра в цитозоль к рибосомам, где синтезируются белки. FMRP также участвует 
в связывании мРНК c рибосомой, трансляции белков, регуляции экспрессии хрома-
тина через связывание микроРНК, созревании и пластичности синапсов, открытии 
ионных каналов. FMRP участвуют в активации ERK1/2 каскада, который приводит 
к изменениям цитоскелета и стимуляции роста нейритов [41]

MECP2, метил-CpG связыва-
ющий белок-2

Синдром Ретта. Модификация хроматина через метилирование, супрессия транс-
крипции метилированных генов. Белок участвует в синаптической пластичности, 
образовании и поддержании синаптических контактов между нейронами. Усили-
вает синаптическую передачу в глутаматергических возбуждающих нейронах гип-
покампа в раннем постнатальном развитии, что может способствовать развитию 
неврологических расстройств при изменении уровней MeCP2 [42]

UBE3A, 
убиквитинлигаза Е3А

Синдром Ангельмана. Фермент убиквинтиновой системы деградации белков 
и коактиватор транскрипции гена Ube3A, который регулирует развитие возбуждаю-
щих синапсов, контролируя деградацию синаптического цитоскелетного белка Arc, 
который способствует интернализации глутаматных AMPA-рецепторов. Нарушение 
функции Ube3A в нейронах приводит к увеличению экспрессии Arc и уменьшению 
количества АМРА-рецепторов в возбуждающих синапсах, что может способствовать 
когнитивной дисфункции при синдроме Ангельмана [43]

Окончание таблицы
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генетическое влияние вариантов CNTNAP2 на  сни-
жение социальной активности, опосредованное 
височной корой у детей с аутизмом. 

Поскольку метил-CpG-связывающий белок-2 
(MECP2) изменяет уровень транскрипции путем 
метилирования генов, участвующих в  синаптиче-
ской пластичности глутаматергических нейронов 
гиппокампа (см. таблицу), целесообразно изучить 
генетические варианты этого гена у  пациентов 
с  аутизмом [42]. Zh. Wen и  соавт. [53] провели пол-
ноэкзомное секвенирование для  скрининга пато-
генных вариантов в  гене MECP2 у  120 пациентов 
с  расстройствами аутистического спектра. Иссле-
дователи идентифицировали 3 миссенс-варианта: 
p.P152L (c.455C>T), p.P376S (c.1162C>T) и  p.R294X 
(c.880C>T) MECP2 у 3 пациентов с аутизмом. Генети-
ческие варианты p.P152L и p.R294X возникли de novo, 
а  p.P376S наследовалась по  материнской линии. 
Когда мутанты гена MeCP2 были экспрессиро-
ваны в кортикальных нейронах мыши, наблюдались 
аномалии роста дендритов и  аксонов, показывая, 
что патогенные варианты MECP2, ассоциированные 
с  аутизмом, нарушают правильное развитие нейро-
нов. Авторы делают вывод, что  миссенс-варианты 
с  потерей функции гена MECP2 могут приводить 
к развитию расстройств аутистического спектра [53].

Известно, что  убиквитинлигаза Е3А (UBE3A) 
является ферментом убиквинтиновой системы 
деградации белков, экспрессируется в  нейрональ-
ных предшественниках и глиальных клетках, позво-
ляя предположить, что  патогенные варианты гена 
UBE3A, связанные с  усилением функции, могут 
вызывать нарушения нервного развития. L. Xing 
и соавт. [54] создали линию мышей, несущих гене-
тический вариант усиления функции р. T485A 
(T503A у  мышей) UBE3A, связанную с  аутизмом, 
и  оценили фенотипы животных, унаследовав-
ших мутантный аллель по  отцовской или  мате-
ринской линиям или  от  обоих родителей. Авторы 
обнаружили, что  экспрессия T503A по  отцовской 
и  материнской линиям приводит к  повышенной 
активности UBE3A в  нервных предшественниках 
и  глиальных клетках. Экспрессия T503A материн-
ского аллеля приводит к  сильному повышению 
активности UBE3A в  нейронах. Экспрессия мате-
ринского и отцовского T503A аллелей способствует 

увеличению количества интернейронов линии 
Zcchc12 в эмбриогенезе. Авторы полагают, что гене-
тические варианты приводят к  усилению функции 
белка UBE3A, который способствует дерегуляции 
синаптической пластичности в нейрональных пред-
шественниках и  глиальных клетках при  эмбриоге-
незе, что может быть одним из механизмов развития 
расстройств аутистического спектра.

Таким образом, патогенные варианты или  SNPs 
в генах FOXP1, NF2, GTF2I, PAK2, GABRB3, SLC6A4, 
NR3C1, HSD11B2, OXTR, CAPS2, BDNF, NGF, CNT-
NAP2, RELN, FMR1, MECP2, UBE3A изменяют функ-
ции кодируемых белков и  пептидов, а  через  них 
вызывают дерегуляцию нейрофизиологических, ког-
нитивных и  поведенческих процессов у  детей с  рас-
стройствами аутистического спектра. Кроме того, 
на  указанные процессы влияет уровень или  актив-
ность белков, которые предопределяются уровнем 
экспрессии генов, регулируемых эпигенетическими 
механизмами, такими как метилирование.

Заключение

Проведенный аналитический обзор исследова-
ний, посвященных генетическим и  эпигенетиче-
ским факторам расстройств аутистического спек-
тра, свидетельствует, что  в  основе нарушений таких 
когнитивных процессов, как  внимание, скорость 
обработки информации, рабочая память, обучение, 
исполнительные функции, эмоциональный фон 
и  обсессивно-компульсивное, повторяющееся пове-
дение лежат генетические (SNP) изменения экспрес-
сии многих генов, в  том числе FOXP1, NF2, GTF2I, 
PAK2, GABRB3, SLC6A4, NR3C1, HSD11B2, OXTR, 
CAPS2, BDNF, NGF, CNTNAP2, RELN, FMR1, MECP2, 
UBE3A. Некоторые из этих генов (RELN) ассоцииро-
ваны с  тяжестью расстройств аутистического спек-
тра. Оценка уровня экспрессии этих генов может слу-
жить генетическими биомаркерами для диагностики, 
в том числе дифференциальной, клинических симп- 
томов, тяжести расстройств аутистического спектра, 
синдрома ломкой Х-хромосомы и  определения воз-
действия неблагоприятных факторов окружающей 
среды. Однако для  идентификации клинических 
биомаркеров расстройств аутистического спектра 
необходимо воспроизвести полученные результаты 
в дальнейших независимых исследованиях.
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