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Аутизмы: диагностика и лечение. Настоящее 

(Gillberg and colleagues, 2016; RDoC) 

• РАС – не спектр одного нарушения развития, а множество болезней, 
имеющих разные этиологию и патогенез. 
 

• Сегодняшняя диагностика (МКБ-10; DSM-V) основана на внешних 
поведенческих симптомах, а не на этиологии и патогенезе болезни и 
не может помочь ни в постановке дифференциального диагноза, ни в 
выборе лечения 
 

• Фармакологического лечения с доказанной эффективностью нет, 
успешность поведенческих способов коррекции сомнительна (нет 
двойных слепых клинических проб с контролем плацебо-эффекта) 
 

• Нет способов раннего выявления РАС 
 

• Надежные объективные биологические маркеры болезней РАС 
(генетические, физиологические, нейронная активность (фМРТ, ДТТ, 
ЭЭГ, etc)) отсутствуют 
 

• БИОЛОГИЧЕСКИЕ ИССЛЕДОВАНИЯ!  
 



США: Процент финансирования исследований РАС* 
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Аутизмы, ассоциированные гены. настоящее 



РАС и синдромальный аутизм: разнообразие генетических поломок на 

разных уровнях сходится на нарушении функций синапсов  



Ассоциированные с аутизмом мутации затрагивают 

архитектуру и функции нейронов  

• Белки клеточной адгезии и архитектуры синапсов 

• Эпигенетические регуляторы нейронной активности 

• Регуляторы экспрессии генов 

• Архитектура Na+ каналов 

• Ca2+ каналов 

• Химическая передача сигнала (нейротрансмиттеры) 

• Энергетический обмен в митохондриях 

• Регуляция активности микрогии 

• Другое 

 

• GeneReviews, http://www.genetest.org. Copyright, University of 
Washington, Seattle 1997-2010. 

 

 



Животные модели синдромальных вариантов аутизма – уроки 

и обещания на будущее 

• Излечение возможно, если 
препараты используют 
 

– Направленно, в соответствие с 
патогенезом 

 

• например для животных c 
дефицитом белка FMRP  
 

• mGluR антагонист mavoglurant 
 

• диуретик bumetanide – антагонист 
хлорного транспортера NKCC1, 
снижающего концентрацию 
внутриклеточного хлора   

 

– в раннем возрасте! 
 
 

– Первые результаты клинических 
испытаний новых препаратов для 
пациентов с РАС (см. Lemonier et al, 
Translational Psychiatry (2012); Jeste 
and Geshwind, SCIENCE 
TRANSLATIONAL MEDICINE (2016)  
 
 

 
 
 
 

• - 
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 ˣ͙͎͙ͦͦ͡;͔͙͔ͫ͟ ͙͔͍͙ͫͫ͒ͦ͊ͤ͡Ύ 

    Переход к биологическим критериям диагностики 

                     (RDoC – Research Domain Criteria National Institute of  

      Mental Health, 2016) 

   Использование геномных технологий и нейро-   

     эндофенотипов для выяснения затронутых у пациента 

     молекулярно-генетических путей, персонализированного 

     подхода к лечению 

 Big Data ˽ ͦ͒ͻͦ͒ όͦ͋Ά͔͙͔͒ͤͤͤ·͔ ͋͊͘· ͒͊ͤͤ·ͻύ 

   Существующие ныне Big Data 

   планируемые консорциумы 
 



Роль нейрофизиологии человека в будущем – трансляционные 

исследования, направленные на дифференциальную 

диагностику патологии молекулярно-генетических путей РАС  



Это возможно! Слуховой резонанс на частоте гамма ритмов 

подавлен как на моделях с блокадой NMDAR, так и у особой 

группы детей с РАС, имеющих мутации гена SHANK3 

Модель блокады NMDAR  Sivarao et al, Nature, 2016 

Дети с РАС носители SHANK3 мутаций  Сысоева и др. 2016 
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