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Резюме. В статье приведены современные данные о влиянии витамина D на развитие 
ребенка, этиопатогенез расстройств аутистического спектра (РАС), проведена оценка 
состояния системы витамина D у детей с РАС (полиморфизм Bsml гена VDR, уровень ак-
тивного метаболита витамина D (25-OH-D), кальций, фосфор, щелочная фосфатаза крови, 
проба Сулковича) с учётом сопутствующего изменения активности ферментов фолатно-
метионинового цикла. 
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ВВЕДЕНИЕ 
На сегодняшний день расстройства ау-

тистического спектра (РАС) рассматрива-
ются как эпидемия – только за последние  
5 лет частота патологии выросла от 1: 166 до 
1:68 детей [1]. За 5 лет заболеваемость РАС, в 
соответствии с официальными статистичес-
кими данными МОЗ Украины, возросла на 
194%. Показатель первичной заболеваемос-
ти РАС в Украине стабильно увеличивается 
с 2006 г.: в 2007 г. на 28,2%; 2008 г. – на 
32,0%, 2009 г. – на 27,2%, в 2010 г. – на 
35,7%, 2011 г. – на 21,2%, 2012 г. – на 
25,3%. Распространённость РАС в детской 
популяции за эти года возросла в 2,84 раза, 
с 17,0 до 48,2 на 100 000 населения [2]. 
Такой рост числа больных с РАС мотиви-
рует поиск причин его развития. 

Несмотря на огромное число научных 
исследований в этой области, единого этио-
патогенетического механизма развития РАС 
нет, но существуют теории его возникнове-
ния (генетические и негенетические), кото-
рые отражают вероятные, но не доказатель-
ные механизмы [3, 4]. Растущее число паци-
ентов, с одной стороны, отмечают поиск 
таких механизмов, с другой – усугубляют 
непонимание истинных причин появления и 
развития этого максимально клинически 
полиморфного заболевания. 

В свете современных знаний, важная 
роль в развитии РАС отводится обмену 
витамина D [5]. Система витамина D – это 
группа биологически активных веществ (в 
том числе холекальциферол и эргокальциф-
ерол). Холекальциферол (витамин D3) син-
тезируется под действием ультрафиолето-
вых лучей в коже и поступает в организм 
человека с пищей. Эргокальциферол (вита-
мин D2) может поступать только с пищей. 

У большинства людей витамин D синте-
зируется в коже под действием ультрафиоле-
тового облучения, однако пигмент меланин и 
солнцезащитный крем подавляют этот син-
тез. Это считается важной причиной широко 
известного феномена: темнокожие люди, 
особенно те из них, кто живет в северных 
широтах, страдают дефицитом витамина D. 
Одно из исследований (США) сообщает о 
том, что более 70% людей, проживающих в 
настоящее время на территории Соединён-
ных Штатов, не имеют адекватного уровня 
витамина D, и его уровень продолжает сни-
жаться [6]. Такой стремительный рост дефи-
цита витамина D в США наблюдается парал-
лельно с ростом показателей РАС. Очень важ-
но понять, насколько связаны эти события, 
чтобы повлиять на их частоту. 

Если витамин D играет важную роль в 
развитии РАС, нарушение должно быть 
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менее распространено на широтах, близких 
к экватору. Некоторые исследования нашли 
связь между широтой и распространен-
ностью РАС у детей, рожденных в разных 
странах [7, 8]. В последнее время (2015 г.) 
Центр по контролю заболеваемости (CDC) в 
Атланте сообщил различающиеся цифры по 
распространённости РАС из 14 стран мира. 
Так, штат с самыми высокими показателями 
распространенности, Нью-Джерси, является 
одним из самых северных, в то время как 
штат Алабама, где отмечена самая низкая 
распространенность, является самым юж-
ным [9]. Эти данные позволяют предполо-
жить существующую зависимость частоты 
РАС от климатической зоны, в которой 
проживает население. Исследование зависи-
мости рождения детей с РАС от определен-
ных сезонов, достаточно противоречивы, 
однако, большинство из них показывают, 
что чаще дети с РАС рождаются зимой и, 
особенно, в марте, когда уровень витамина 
D является самым низким [10]. 

Выявлена также зависимость развития 
РАС от характера вскармливания. Так, при 
грудном вскармливании, риск возникно-
вения РАС значительно выше, чем у детей на 
искусственном вскармливании. Этот факт 
объясняют тем, что в смесях содержится 
суточная норма витамина D, которого не-
достаточно в грудном молоке. Детское 
питание также содержит значительное коли-
чество витамина D в пересчете на каждый 
килограмм веса ребенка. Предполагается, 
что быстрое прогрессирование аутичных черт 
начинается с переходом на полное питание 
блюдами прикорма, за исключением тех, 
кто принимает добавки с витамином D и 
витаминизированное молоко [11]. 

В 2001 г. исследователи доказали, что 
витамин D увеличивает фактор роста 
нервных волокон в головном мозге. Учёные 
пришли к выводу, что дефицит витамина D 
«должен быть детально изучен как возмож-
ный фактор риска нарушений развития 
нервной системы». В 2006 г. доктор Алан 
Калуеф и его коллеги предположили, что 
витамин D обеспечивает «нейрозащиту, воз-
можное взаимодействие с различными сис-
темами нейропередачи мозга и гормонов, а 
также регуляцию поведения» [18]. 

Согласно современным данным, наиболее 
важными эффектами витамина D являются: 

– активация транскрипции гена трип-
тофан-гидроксилазы 2 (ТРН2) – повышает 
синтез серотонина в головном мозге (Patrick 
RP, Ames BN, 2014); 

– стимуляция апоптоза в иммунных 
клетках активированных В-лимфоцитов при-
водит к уменьшению синтеза аутоантител 
(Gatti D, Idolazzi L, Fassio A, 2016); 

– угнетение синтеза провоспалительных 
цитокинов; 

– активация функции окситоцина и 
вазопрессина; 

– препятствие повышению уровня ка-
льция в головном мозге, который опосре-
дует эксайтотоксичный эффект глутамата; 

– увеличение концентрации глутатиона, 
что является препятствием накоплению 
тяжёлых металлов, фенолов; 

– 4-кратное увеличение уровня аутоан-
тител к тканям головного мозга плода 
(вследствие нарушения синтеза кинуренина 
в плаценте) вследствие низкого уровня 
витамина Д в крови беременной; 

– подавление активности в кишечнике 
НТР1, которое препятствует развитию хро-
нического воспалительного процесса в 
стенке кишечника (Virginia Chaldez, 2011); 

– стимуляция экспрессии антиоксидант-
ных генов;  

– чрезвычайно важны современные дан-
ные об эпигенетической роли витамина D – 
дефицит витамина D приводит к глобаль-
ному гипометилированию генома (Haidong 
Zhu, Jigar Bhagatwala et al. 2016). 

Кроме того, установлено, что при при-
менении витамина D снижается эпиактив-
ность и, как следствие, у пациентов с фар-
макорезистентными судорогами удаётся 
купировать судорожные приступы [26, 27, 
28, 29]. 

Употребление океанской рыбы жирных 
сортов, содержащей большое количество 
витамина D, во время беременности позво-
ляет улучшить умственные способности 
потомства. Исследования показывают, что 
низкое потребление морепродуктов матеря-
ми во время беременности связано с повы-
шением риска низкого IQ, отставанием в 
социальном поведении, нарушением мелкой 
моторики, общении – все это напоминает 
аутистические проблемы [32]. 

Сегодня известно более 2000 генов, 
которые активируют витамин D, поэтому 
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система витамина D рассматривается как 
один из основных эпигенетических факто-
ров. О нарушении метаболизма витамина D 
можно судить по наличию полиморфизмов 
гена VDR.  

Активные метаболиты витамина D осу-
ществляют свое действие на уровне органов-
мишеней через специфические рецепторы 
витамина D (VDR), которые взаимодейству-
ют в ядре с определенной последователь-
ностью ДНК и контролируют транскрипцию 
соответствующих генов. Кроме классических 
органов-мишеней (кости, кишечник, почки), 
VDR были обнаружены в мозге, сердце, 
гладко-мышечных клетках и эндотелии со-
судов, поджелудочной, предстательной 
железах, коже и других органах. В связи с 
таким широким распространением VDR в 
тканях, различными исследователями было 
показано, что витамин D играет важную 
роль в иммунной, сердечно-сосудистой, 
репродуктивной системах, в углеводном 
обмене, предотвращает развитие различных 
опухолей, контролирует работу более чем 
200 генов, регулируя клеточную пролифера-
цию, дифференцировку, апоптоз и ангио-
генез. 

В свою очередь рецепторы витамина D 
кодируются геном VDR, для которого харак-
терно генетический полиморфизм, то есть 
существование различных аллельных вари-
антов этого гена в популяции. Наиболее 
значимыми полиморфизма гена VDR, 
которые участвуют в развитии заболеваний, 
являются: Bsm I, Fok I, Taq I. 

Появление данных о наличии полимор-
физмов гена VDR у детей с расстройствами 
аутистического спектра [33] стало для нас 
мотивацией для изучения характера коле-
бания витамина D у пациентов с РАС и их 
взаимоотношения с различными сторонами 
метаболизма. Кроме того, в последнее вре-
мя уделяется внимание состоянию метили-
рования гена CYP2R1 при недостаточности 
витамина D в организме. Выявление гипер-
метилирования этого гена требует назна-
чения более высоких доз витамина D [34]. 

 
ЦЕЛЬ РАБОТЫ 

Изучить состояние обмена витамина D 
у детей с РАС для разработки алгоритмов 
обследования и патогенетического лечения. 

МАТЕРИАЛЫ И МЕТОДЫ 
Нами обследовано 120 детей в возрасте 

от 2 до 18 лет с диагностированным РАС. 
Использован план обследования, включаю-
щий в себя: синдромологический и клинико-
генеалогический анализ, биохимические 
методы (25-ОН-D, серотонин, общий каль-
ций, гомоцистеин крови, ВЭЖХ аминокис-
лоты крови, газовая хроматография/масс-
спектрометрия мочи), цитогенетические и 
молекулярно-генетические методы (поли-
морфизмы BsmI гена VDR, MTHFR 677, 
MTRR 66, MTR 2756), ультразвуковое 
исследование внутренних органов. 

 
РЕЗУЛЬТАТЫ 

Обследовано 74 ребёнка с РАС и 46 ней-
ротипичных, соматически здоровых детей 
(соотношение полов составило 1:3,5 (Ж:М), 
что соответствует мировым данным). Основ-
ными жалобами были: задержка психо-
речевого развития (100%), отсутствие зри-
тельного контакта и/или указательного жеста 
(63%), гиперактивность, агрессивность (88%), 
стереотипии (85%), нарушение стула (запоры, 
склонность к поносам, метеоризм) – 79%, 
эписиндром (12%), ощущение необычного 
запаха от тела, мочи, кала, пота (14%), явле-
ния атопического дерматита (чаще неизвест-
ной этиологии и резистентные к проводимой 
гипосенсибилизирующей терапии) – 41%; 
избирательность в питании (как категоричес-
кий отказ, так и пристрастие) – 78%. Мани-
фестацию заболевания родители связывали с 
вакцинацией – 31%; инфекционными заболе-
ваниями с антибиотикотерапией – 15%; вве-
дением в рацион высокобелковых продуктов 
питания (обогащение рациона) – 2%; стрес-
сом – 2%; родители ни с чем не связывают – 
50%. 

Так как основные функции витамина D 
связаны с поддержанием гомеостаза каль-
ция и фосфора, процессами минерализации 
костной ткани, то и клинические признаки 
отражают патологические изменения имен-
но в этой системе. Но витамин D участвует 
и в глобальных процессах – в регуляции 
иммуногенеза и клеточной пролиферации 
(Kato, 1994; Kackoff, 1998). И поэтому де-
фицит витамина D проявляется не только  
рахитом с нарушением обызвествления кос-
тей, деформацией позвоночника и нижних 
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конечностей у детей и остеомаляцией и ос-
теопорозом у взрослых, но и рядом других 
симптомов. Так, при дефиците витамина D 
развиваются и глазные симптомы – экзоф-
тальм, светобоязнь, слезотечение, блефаро-
спазм, катаракта, склеротические изменения 
в сетчатке. Поэтому уточняющая диагности-
ка потребовала качественной клинической 
оценки фенотипа обследуемых пациентов.  

Такой подход позволил нам выявить у 
обследуемых пациентов и другие клиничес-
кие признаки, значение которых потребо-
вало экспертной оценки. Так, при оценке 
фенотипа у 87% детей с РАС определялись 
признаки недифференцированной диспла-
зии соединительной ткани (светлые волосы, 
бледность и гиперэластичность кожных 
покровов, выраженная подкожная венозная 
сеть, голубые склеры, гипермобильность сус-
тавов, нарушение осанки, плосковальгусная 
деформация стоп), у 76% – признаки микро-
ангиопатии (выраженная подкожная венозная 
сеть, ярко-розовые ладони и стопы, мрамор-
ность кожных покровов). Эти дополни-
тельные признаки дали нам основания 
предположить, что на характере фенотипа 
обследованных пациентов нашли отражение 
популяционные генетические особенности – 

широкая распространённость полиморфных 
вариантов генов ферментов фолатно-метио-
нинового цикла (таб. 1, Е.Я. Гречанина, R. 
Matalon, 2008), соединительнотканных дисп-
лазий (Е. В. Бугаёва, 2012), мезодермальных 
дисплазий (Л.В. Молодан, 2015).  

При обследовании: уровень витамина D 
(25-ОН-D) в крови был снижен в 88,8% 
случаев детей с РАС (в контроле 56,4%).  

Молекулярно-генетическая диагностика 
полиморфизмов гена VDR проведена 74 де-
тям, из них: гетерозиготный полиморфизм 
обнаружен у 40 детей (54,05%); в конт-
рольной группе – 56,52%; гомозиготный 
(патологический) – у 13 детей (17,57%); в 
контрольной группе – 2,17%; норма (нор-
мальная гомозигота) – у 21 ребенка (28,38%); 
в контрольной группе – 41,31%. 

При параллельной оценке обмена 
фолатно-метионинового цикла гипергомо-
цистеинемия выявлена в 98,65% случаев (в 
контроле 32%), снижение уровня фолиевой 
кислоты в 22% случаев (в контроле 8%), 
снижение/повышение уровня витамина В12 – 
14% случаев (в контроле 6%). Распределе-
ние выявленных полиморфизмов представ-
лено в табл. 1.  

 
Таблица 1 

Частота полиморфизма Bsm I гена VDR и полиморфных вариантов 
генов ферментов фолатно-метионинового цикла 

 

 ОГ (n=74) КГ (n=46) 
Популяционная  

частота (Е.Я. Гречанина,  
R. Matalon, 2008, n=1938) 

VDR Bsm I BB 21 (28,38%) 19 (41,31%)  
VDR Bsm I Bb 40 (54,05%) 26 (56,52%)  
VDR Bsm I bb 13 (17,57%) 1 (2,17%)  
MTHFR 677 CC 32 (43,24%) 25 (54,35%) 48,0% 
MTHFR 677 CT 35 (47,30%) 17 (36,95%) 43,3% 
MTHFR 677 TT 7 (9,46%) 4 (8,70%) 8,7% 
MTRR 66 AA 20 (27,02%) 10 (21,74%) 21,2% 
MTRR 66 AG 30 (40,54%) 23 (50,00%) 41,8% 
MTRR 66 GG 24 (32,44%) 13 (28,26%) 37,0% 
MTR 2756 AA 35 (47,30%) 31 (67,39%)  
MTR 2756 AG 32 (43,24%) 12 (26,09%)  
MTR 2756 GG 7 (9,46%) 3 (6,52%)  
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Таким образом, в формировании фено-
типа пациентов с недостаточностью витами-
на D принимают участие многие факторы – 
популяционные, генетические, эпигенетичес-
кие и поэтому стремление врача «нормали-
зовать» фенотип через лечение и реаби-
литацию должны носить системный характер.  

Проведенная оценка биохимического 
фенотипа подтверждает это мнение. 

Высокоэффективная жидкостная хро-
матография аминокислот крови обнаружила 
неспецифические аминоацидопатии в 92% 
детей с РАС, причем нарушение обмена 
метионина зафиксировано в 83% случаев, 
цистина – в 35%.  

Биохимический профиль – повышение 
уровня ЛДГ (45%), снижение или повышение 
уровня фосфора (18%), повышение уровня 
АСТ и/или АЛТ (24%); лактат-ацидоз (9%) 
был свойственен обследованным пациентам. 

При проведении газовой хроматогра-
фии/масс-спектрометрии мочи выявлено: 
недостаточность витаминов группы В (47%), 
метаболиты дисбиоза, а также грибковой и 
дрожжевой инфекции (32%), изменение 
метаболитов цикла Кребса (22%), наруше-
ние обмена нейротрансмиттеров (5%), нару-
шение обмена серосодержащих амино-
кислот (4%). 

Эти данные представлялись нам важны-
ми, т. к. вполне очевидно они свидетельст-
вуют о том, что формирование фенотипа 
пациентов с недостаточностью витамина Д 
происходит под влиянием конкретного гена, 
множественных его мутаций и вариантов, 
множества других генов и полиморфизмов, 
внешне-средовых факторов и поэтому сис-
темный анализ признаков пациента является 
крайне важным для персонализированной 
терапии.  

Более высокая частота (по сравнению с 
контрольной группой) полиморфных вари-
антов генов ферментов фолатно-метиони-
нового цикла и гена VDR у детей с РАС 
может свидетельствовать о важном вкладе 
эпигенетических факторов в патогенезе воз-
никновения клинических проявлений пато-
логии. Изменение уровня серосодержащих 
аминокислот, гипергомоцистеинемия наряду 
с дисбалансом фолиевой кислоты, витамина 
В12 и активного метаболита витамина D 
(25-OH-D) не только подтверждает данное 

предположение, но и открывает возмож-
ность разработки патогенетически обосно-
ванной терапии таких детей. Обращает на 
себя внимание высокая частота встречаемо-
сти метаболитов грибковой контаминации 
при проведении газовой хроматографии/ 
масс-спектрометрии мочи, что можно вместе в 
предшествующей вакцинацией и острым 
инфекционным заболеванием можно расце-
нивать как триггерные факторы в реализа-
ции генетического фона в виде изученных 
полиморфизмов.  

Кроме того, белковая пищевая нагрузка, 
стресс являются теми неблагоприятными 
факторами, которые приводят к гипергомо-
цистеинемии и таким образом, посредством 
нарушения синтеза метильных групп, оказы-
вают негативное влияние на функциони-
рование всего генома. 

Приводимое клиническое наблюдение 
отражает высказанные нами предположения 
о роли витамина D в развитии аутисти-
ческого спектра у детей. 

Ребёнок А., 3,5 года, мальчик, направлен 
в Харьковский межобластной медико-
генетический центр – центр редких (орфан-
ных) заболеваний с диагнозом: Расстройства 
аутистического спектра. Родители предъяв-
ляли жалобы на задержку психо-речевого 
развития (говорит отдельные слова, но не 
без обращения), гиперактивность, отсутствие 
устойчивого зрительного контакта и указа-
тельного жеста, избирательность в питании 
(отказывается от мяса и рыбы; пристрастие 
к мучному и сладкому), периодически 
эпизоды агрессии. 

Анамнез болезни: болеет с 1,5 лет, когда 
после перенесенной пневмонии и про-
ведения длительной антибиотикотерапии 
ребенок перестал смотреть в глаза близким, 
исчез указательный жест, стал малокон-
тактным. До 3 лет никакого обследования и 
лечения не проводилось. В 3 года консуль-
тирован психиатром, диагностировано рас-
стройство аутистического спектра. Назна-
чено соблюдение безглютеновой и безказеи-
новой диеты (на её фоне перестали беспо-
коить запоры), рисполепт (ребенок стал 
резко вялым, препарат отменен). Постоянно 
проводятся занятия с психологом, АВА-
терапия, курсы Томатис-терапии. Невроло-
гом назначались ноотропные препараты 
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(пантокальцин, энцефабол, когнум), но на 
фоне их приема наблюдалось возбуждение 
и нарушение сна. 

Анамнез жизни: ребенок от I беремен-
ности (осложнилась угрозой прерывания, до 
26 недели гестации принимала Утрожестан), 
I физиологических родов в сроке гестации 
39 недель беременности (роды осложнились 
слабостью родовой деятельности). Вес при 
рождении 3450 г., рост 53 см. Оценка по 
шкале Апгар 8/9 баллов. На первом году 
жизни этапы физического и психо-мотор-
ного развития соответствовали возрастным 
нормам, но мальчик мало ползал. Особен-
ности родословной: по материнской линии 
у родственников I и II степени родства 
случаи сердечно-сосудистой патологии (ги-
пертоническая болезнь, варикозное расши-
рение вен, тромбофлебит, инсульт, инфаркт 
миокарда). 

Особенности фенотипа: бледность и 
мраморность кожных покровов, поверхност-
ное расположение подкожных вен, асиммет-
рия и развернутая апертура грудной клетки, 
голубые склеры, кифосколиотическое нару-
шение осанки, плоско-вальгусная деформа-
ция стоп, гипермобильность суставов. 

При обследовании выявлено значитель-
ное снижение уровня 25-ОН-D (9 нг/мл при 
норме 30-100) и ионизированного кальция 
(1,21 ммоль/л при норме 1,29-1,31) в крови; 
уровень общего кальция соответствовал нор-
ме (2,34 ммоль/л). При проведении моле-
кулярно-генетического анализа выявлена 
патологическая гомозигота гена VDR Bsm I. 
Назначена диетотерапия (обогащение ра-
циона морской жирной рыбой (1 раз в 3 дня), 
орехами (3-4 шт. в первой половине дня), 
растительными маслами (масло из вино-
градных косточек, кокосовое масло), блю-
дами из тыквы, яичным желтком (1 желток в 
2 дня), брокколи, зеленью и оральный 
прием витамина D3 в дозе 2000 МЕ в сутки 
во время завтрака. 

На фоне проводимой терапии ребенок 
стал спокойнее, позитивнее, улучшился зри-
тельный контакт, чаще выполнял просьбы. 
Через 2 недели при контрольном обследо-
вании уровень 25-ОН-D повысился до  
16 нг/мл, терапия продолжена еще на 2 недели, 
суточная доза витамина D увеличена до 
2500 МЕ. На этом фоне мальчик начал гово-

рить короткие слова. Через 2 месяца ле-
чения уровень 25-ОН-D и ионизированного 
кальция нормализовались. В дальнейшем 
каждый месяц проводился контроль уровня 
25-ОН-D, общего и ионизированного каль-
ция крови и, в случае выявления изменений, 
проводилась метаболическая коррекция. 
Родители пациента постоянно ведут пище-
вой дневник, что позволяет индивидуально 
подходить к коррекции рациона. 

Приведенный случай наряду с совокуп-
ностью мировых и собственных данных 
даёт нам основание предположить важную 
роль дефицита витамина D в этиопатогенезе 
расстройств аутистического спектра. 

 
ВЫВОДЫ 

1. Система витамина D играет важную 
роль в поддержании эпигенетического здо-
ровья организма. 

2. Сочетание нарушения обмена витами-
на D и полиморфизмов в генах ферментов 
фолатно-метионинового цикла, возможно, 
имеет этиопатогенетическое значение в 
развитии РАС ввиду синергического влия-
ния на процессы метилирования. 

3. У детей с РАС обнаружена более вы-
сокая частота полиморфизмов генов MTHFR 
677 С/T и MTRR 66 А/G по сравнению с 
популяционной частотой. 

4. Удельный вес дефицита витамина D 
у детей с РАС занимает одно из ведущих 
мест среди нарушений других видов обмена. 

5. Исследование уровня активного мета-
болита витамина D у женщин при проведении 
преконцепционной подготовки и во время 
беременности имеет важное значение как 
один из компонентов пренатального прог-
раммирования рождения здорового ребёнка. 

 
ЛИТЕРАТУРА 

1. Developmental Disabilities Monitoring 
Network. Офіціальний сайт Центра по конт-
ролю захворюваності та профілактиці США 
(CDC – Centers for Disease Control and  
Prevention), 2016 http://www.cdc.gov/ncbddd/ 
autism/documents/comm-report-autism-full-
report.pdf  

2. Уніфікований клінічний протокол 
первинної, вторинної (спеціалізованої), тре-
тинної (високоспеціалізованої) медичної 
допомоги та медичної реабілітації «Розлади 



МУЛЬТИФАКТОРІАЛЬНІ   ЗАХВОРЮВАННЯ 

78                                                                  Клінічна генетика і перинатальна діагностика №1 (4) (2018) 

аутистичного спектра (розлади загального 
розвитку)», затверджено Наказом Мініс-
терства охорони здоров’я України № 341 від 
15.06.2015 р. 

3. Brief Report: Forecasting the Economic 
Burden of Autism in 2015 and 2025 in the 
United States // Leigh JP, Du J. // Journal of 
autism and developmental disorders. 2015. V. 
45 (12). P. 4135–4139 

4. Cost comparison of early intensive 
behavioral intervention and treatment as usual 
for children with autism spectrum disorder in 
the Netherlands // Nienke Peters-Scheffera, 
Robert Diddena, Hubert Korziliusd, Johnny 
Matsone // Research in Developmental Disabi-
lities // V. 33 (6). P. 1763–1772  

5. Этиопатогенез расстройств аутисти-
ческого спектра: современные аспекты проб-
лемы / Безгодова А.А., Злоказова М.В. // 
Вятский медицинский вестник. 2015. Т. 2. 
№ 2 (46). С. 25-28 

6. Генетика аутизма (обзор зарубежной 
литературы) / М.Ю. Бобылова, Н.Л. Печат-
никова // Русский журнал детской невроло-
гии. 2013. Т. 8. № 3. С. 31-45 

7. Генетические факторы в этиопато-
генезе расстройств аутистического спектра / 
Филиппова Н.В., Барыльник Ю.Б. // Соци-
альная и клиническая психиатрия. 2014.  
Т. 24. № 1. С. 96-100 

8. Nutritional and Metabolic Biomarkers 
in Autism Spectrum Disorders: An Exploratory 
Study // Esparham AE, Smith T, Belmont JM, 
Haden M, Wagner LE, Evans RG, Drisko JA // 
Integrative Medicine. 2015. V. 14 (2). P. 40-53 

9. Selected vitamin D metabolic gene 
variants and risk for autism spectrum disorder 
in the CHARGE Study // Schmidt RJ, Hansen 
RL, Hartiala J, Allayee H, Sconberg JL, 

Schmidt LC, Volk HE, Tassone F. // Early Hu-
man Development. 2015. V. 91(8). P. 483-489 

10. Kočovská E, Andorsdóttir G, Weihe P, 
Halling J, Fernell E, Stóra T, Biskupstø R, 
Gillberg IC, Shea R, Billstedt E, Bourgeron T, 
Minnis H, Gillberg C./ Vitamin D in the gene-
ral population of young adults with autism in 
the Faroe Islands //Journal of autism and 
developmental disorders. 2014. V. 44(12). P. 
2996-3005 

11. Elisabeth Fernell, Susanne Bejerot, 
Joakim Westerlund, Carmela Miniscalco, Henry 
Simila,Darryl Eyles, Christopher Gillberg and 
Mats B Humble // Autism spectrum disorder 
and low vitamin D at birth: a sibling control 
study // Molecular Autism. 2015. V. 6:3   

12. Vitamin D and Autism Spectrum Di-
sorder: A Literature Review // Mazahery H, 
Camargo CA, Conlon C, Beck KL, Kruger MC, 
von Hurst PR // Nutrients. 2016. V. 8(4), 236 

13. A twin study of heritable and shared 
environmental contributions to autism // Fra-
zier TW et al. // Journal of autism and develop-
mental disorders. 2014. V. 44(8). P 2013–2025 

14. Vitamin D: not just bone, but also 
immunity // Gatti D, Idolazzi L, Fassio A // 
Minerva medica. 2016 

15. Метаболизм витамина D и пути реа-
лизации его основных функций // Маль- 
цев С.В., Мансурова Г.Ш. // Практическая 
медицина. 2014. № 9 (85). С. 12-18 

16. Vitamin D and the epigenome // Fetahu 
IS, Hobaus J, Kallay E. // Frontiers in physio-
logy. 2014. 5: 164.  

17. A genome-wide methylation study of 
severe vitamin D deficiency in African Ame-
rican adolescents  // Zhu H, Wang X, Shi H, Su 
S, Harshfield GA, Gutin B, et al. // Journal of 
pediatrics. 2013. 162. P. 1004–1009 

 
 
 
 



 МУЛЬТИФАКТОРІАЛЬНІ   ЗАХВОРЮВАННЯ 

Клінічна генетика і перинатальна діагностика №1 (4) (2018)                                                             79 

С.В. Лесняк 1,2, Ю.Б. Гречаніна 2 

 
РОЛЬ ДЕФІЦИТУ ВІТАМІНУ D В ЕТІОПАТОГЕНЕЗІ РОЗЛАДІВ АУТИСТИЧНОГО 
СПЕКТРУ 

 

Резюме. У статті наведені сучасні дані про вплив вітаміну D на розвиток дитини, 
етіопатогенез розладів аутистичного спектру (РАС), проведена оцінка стану системи вітаміну 
D у дітей з РАС (поліморфізм Bsml гена VDR, рівень активного метаболіту вітаміну D (25-OH-
D), кальцій, фосфор, лужна фосфатаза крові, проба Сулковича сечі) з урахуванням супутньої 
зміни активності ферментів фолатного-метіонінового цикла. 
Ключові слова: розлади аутистичного спектру; вітамін D; поліморфізм VDR; фолатно-
метіоніновий цикл. 
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THE ROLE OF VITAMIN D DEFICIENCY IN THE ETIOPATHOGENESIS OF AUTISM 
SPECTRUM DISORDERS 

 

Summary. The article presents modern data on the influence of vitamin D on child development, 
pathogenesis of autism spectrum disorders (ASD) shows the results of examination of children with ASD 
for the polymorphism Bsml of VDR gene and determination of the active metabolite of vitamin D 
(25-OH-D), calcium, phosphorus, alkaline phosphatase of blood, Sulkovich test), taking into account 
the concomitant change in the activity of the enzymes of the folate-methionine cycle. 
Key words: autism spectrum disorders; vitamin D; polymorphism of VDR; folate-methionine cycle. 
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