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АННОТАЦИЯ 
Болалардаги аутистик спектр бузилишлари (АСБ) замонавий болалар психиатрияси, неврологияси ва тиббий генетиканинг энг 

долзарб муаммоларидан бири бўлиб, диагностика ва коррекцияга фанлараро ёндашувни талаб этади. Жаҳон соғлиқни сақлаш ташкилоти 
маълумотларига кўра, болалар орасида АСБнинг тарқалиши ҳар 100 нафар болага 1 ҳолатни ташкил этади, шу билан бирга нутқ 
бузилишлари беморларнинг 70–85% ида қайд этилади ва касалликнинг оғирлик даражасини белгиловчи асосий мезонлардан биридир, 
ривожланган мамлакатларда ушбу патологиянинг ўсишида барқарор тенденция кузатилмоқда. 

Калит сўзлар: болаларни клиник-генетик текширувдан ўтказиш, аутистик спектр бузилишлари, нутқ бузилишлари, модернизация, 
коррекцион жараён, NGS-секвенирлаш 
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ИЗУЧЕНИЕ ГЕНЕТИЧЕСКИХ ФАКТОРОВ, ВЛИЯЮЩИХ НА НАРУШЕНИЯ РЕЧИ У ДЕТЕЙ С РАССТРОЙСТВАМИ 

АУТИСТИЧЕСКОГО СПЕКТРА 
АННОТАЦИЯ 

Расстройства аутистического спектра (РАС) у детей являются одной из наиболее актуальных проблем современной детской 
психиатрии, неврологии и медицинской генетики, требующей междисциплинарного подхода к диагностике и коррекции. По данным 
Всемирной организации здравоохранения, распространенность РАС среди детей составляет 1 случай на 100 детей, при этом нарушения 
речи регистрируются у 70–85% пациентов и являются одним из основных критериев, определяющих степень тяжести заболевания. В 
развитых странах наблюдается устойчивая тенденция к росту данной патологии. 

Ключевые слова: клинико-генетическое обследование детей, расстройства аутистического спектра, речевые нарушения, 
модернизация, коррекционная работа, NGS-секвенирование 
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STUDYING GENETIC FACTORS INFLUENCING SPEECH DISORDERS IN CHILDREN WITH AUTISTIC SPECTRUM 

DISORDERS 
ANNOTATION 

Autistic spectrum disorders (ASD) in children are one of the most pressing problems in modern pediatric psychiatry, neurology, and medical 
genetics, requiring an interdisciplinary approach to diagnosis and correction. According to the World Health Organization, the prevalence of ASD 
among children is 1 case per 100 children, while speech disorders are recorded in 70–85% of patients and are one of the main criteria determining 
the severity of the disease; a steady trend in the growth of this pathology is observed in developed countries. 

Keywords: clinical and genetic examination of children, autism spectrum disorders, speech disorders, modernization, correctional process, 
NGS sequencing 

 
Введение. Расстройства аутистического спектра (РАС) у детей 

сопровождаются значительными нарушениями речевых и 
коммуникативных функций, что является одной из наиболее 
актуальных клинико-педагогических проблем. В данном 
исследовании рассматриваются генетические факторы, влияющие 
на развитие речи у детей с РАС, анализируются их 
патогенетические механизмы и определяется роль наследственных 
компонентов в формировании речевых нарушений[1]. Работа 

основана на современных научных источниках, результатах 
генетических ассоциативных исследований, данных 
нейробиологии и достижениях молекулярной генетики, что 
позволяет раскрыть взаимосвязь между аутизмом и развитием 
речи. Речевые нарушения при РАС проявляются в виде дефицита 
социальной коммуникации, трудностей понимания и выражения 
речи, а также недостаточного развития прагматических языковых 
навыков[2].  

http://dx.doi.org/10.5281/zenodo.20068938
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В научной литературе подчеркивается важная роль мутаций и 
изменений экспрессии генов SHANK3, CNTNAP2, NRXN1 и 
OXTR, участвующих в процессах синаптической пластичности, 
межнейронной передачи сигналов и регуляции социального 
поведения. Также рассматриваются эпигенетические механизмы, 
включая метилирование ДНК, модификацию гистонов и 
изменения экспрессии генов под влиянием факторов окружающей 
среды, которые могут усиливать речевые нарушения. 
Пренатальные и перинатальные факторы риска, стресс матери и 
токсические воздействия в сочетании с генетической 
предрасположенностью влияют на степень выраженности 
клинических проявлений РАС[3]. 

Результаты исследования показывают, что речевые нарушения 
при РАС обусловлены не только психологическими и 
педагогическими факторами, но и сложными генетическими и 
нейробиологическими процессами. В связи с этим ранняя 
диагностика, генетический скрининг и индивидуализированные 
реабилитационные подходы имеют большое значение[4]. 

Расстройство аутистического спектра (РАС) — одно из самых 
сложных нейропсихиатрических состояний в развитии детей, 
которое характеризуется преимущественно качественными 
нарушениями социального взаимодействия, поведения и рече-
коммуникативных функций. В последние годы наблюдается 
значительный рост распространенности РАС в глобальном 
масштабе, что актуализирует не только медицинские, но и 
социальные, педагогические и реабилитационные проблемы. В 
частности, нарушения речевого развития являются одним из самых 
ранних и явных признаков РАС и оказывают непосредственное 
влияние на социальную адаптацию и образовательный процесс 
детей[5]. 

Речевые нарушения у детей с РАС проявляются по-разному: в 
одних случаях наблюдается задержка речевого развития или 
полное отсутствие речи, в других — неиспользование 
существующей речи в коммуникативных целях, стереотипные и 
повторяющиеся формы речи, а также недостаточное развитие 
прагматической речи. Эти нарушения ограничивают 
взаимодействие детей с окружающей средой и затрудняют их 
социальную интеграцию[6]. 

Современные научные исследования показывают, что 
генетические факторы играют важную роль в этиологии РАС. 
Согласно этим исследованиям, в развитии аутизма участвуют 
сотни генов и их сложное взаимодействие. В частности, такие 
гены, как SHANK3, CNTNAP2, NRXN1, NLGN3 и OXTR, играют 
ключевую роль в синаптической передаче, межнейронных связях 
и на ранних стадиях развития мозга. Мутации или изменения 
экспрессии в этих генах могут нарушить нормальное развитие 
нервной системы и негативно повлиять на формирование речевых 
и коммуникативных функций[7]. 

Кроме того, подчеркивается, что эпигенетические механизмы 
также играют важную роль в патогенезе РАС. Метилирование 
ДНК, модификация гистонов и изменение экспрессии генов под 
воздействием факторов окружающей среды напрямую влияют на 
процессы нейроразвития. Пренатальный стресс, подверженность 
матери инфекционным или токсическим воздействиям, а также 
перинатальные осложнения в сочетании с генетической 
предрасположенностью могут определять степень тяжести 
клинической картины РАС[8]. 

В то же время то, что речевые нарушения нельзя объяснить 
исключительно педагогическими или психологическими 
факторами, указывает на их глубокую биологическую основу. 
Поэтому анализ генетических факторов при изучении речевых 
нарушений у детей с РАС, расширение возможностей ранней 
диагностики и разработка индивидуальных реабилитационных 
подходов имеют важное научно-практическое значение[9]. 

Расстройство аутистического спектра (РАС) и связанные с ним 
речевые и коммуникативные нарушения, являющиеся одним из его 
клинических проявлений, — одна из актуальных проблем, которая 
в последние десятилетия широко изучается в таких областях, как 
нейрогенетика, психиатрия и нейробиология развития. Анализ 
литературы показывает, что этиология РАС многофакторна, и в 

ней в сложном взаимодействии участвуют генетические, 
эпигенетические и средовые факторы. В частности, во многих 
научных исследованиях было доказано, что нарушения в развитии 
речи напрямую связаны с генетической предрасположенностью 
[10]. 

В современных научных источниках отмечается, что 
наследственный компонент РАС очень высок. Исследования, 
проведенные на близнецах (монозиготных и дизиготных), 
показывают, что степень наследуемости аутизма достигает 70–
90%. Это подтверждает, что генетическая основа РАС очень 
сильна. При этом речевые нарушения выделяются как один из 
наиболее устойчивых и рано проявляющихся признаков РАС[11]. 

В литературе отмечается, что мутации гена SHANK3, нарушая 
функцию синаптических белков, приводят к сбою в передаче 
межнейронных сигналов и, как следствие, вызывают задержку 
речевого развития. Ген SHANK3 является одним из синаптических 
"каркасных" белков (scaffolding proteins) и играет важную роль в 
формировании межнейронных связей. Нарушение в этом гене 
также связано с синдромом Фелан-Макдермид, при котором 
наблюдается тяжелая утрата речи (мутизм)[12]. 

Во многих исследованиях доказано, что ген CNTNAP2 играет 
важную роль в развитии речи и формировании грамматической 
структуры. Варианты этого гена ассоциированы с расстройством 
аутистического спектра, эпилепсией и задержкой речевого 
развития. В частности, нарушение экспрессии CNTNAP2 в лобной 
и височной долях мозга негативно влияет на процессы обработки 
речи. Ген NRXN1 играет важную роль в процессе формирования 
синаптических связей и межнейронной передачи. Его делеции или 
мутации связаны с РАС, интеллектуальной недостаточностью и 
серьезными задержками в развитии речи. В научных источниках 
отмечается значительное ограничение экспрессивной и 
рецептивной речевых функций у детей с нарушениями в гене 
NRXN1[13]. 

Ген OXTR кодирует рецепторы окситоцина и играет ключевую 
роль в формировании социального поведения, эмпатии и 
коммуникативных навыков. Установлено, что полиморфизмы в 
гене OXTR могут отрицательно влиять на развитие социальной 
интеракции и прагматических аспектов речи у детей с РАС[14]. 

В последние годы также широко изучается роль 
эпигенетических механизмов в патогенезе РАС. Метилирование 
ДНК, модификации гистонов и микроРНК изменяют экспрессию 
генов и влияют на процессы нейроразвития. В особенности, стресс 
в пренатальном периоде, инфекции и токсические воздействия в 
сочетании с генетической предрасположенностью повышают риск 
нарушений речевого развития.Также в литературе показано, что 
структурные изменения в мозге — нарушение функций зон Брока 
и Вернике, ослабление кортикальных связей и дисбаланс в 
процессах синаптического прунинга — составляют 
нейробиологическую основу речевых нарушений при РАС. 
Исследования с помощью функциональной МРТ подтверждают 
наличие пониженной активности в сетях обработки речи у детей с 
РАС [15]. В целом, анализ литературы показывает, что речевые 
нарушения при расстройствах аутистического спектра (РАС) 
имеют сложную полигенную и мультифакториальную природу, 
при этом ключевую роль играют такие гены, как SHANK3, 
CNTNAP2, NRXN1 и OXTR. Вместе с тем, эпигенетические 
факторы и факторы окружающей среды еще больше усложняют 
этот процесс. Это указывает на необходимость разработки 
стратегий терапии, основанных на ранней диагностике, 
генетическом скрининге и индивидуализированном подходе. 

В данном исследовании для изучения генетических факторов, 
влияющих на речевые нарушения у детей с расстройством 
аутистического спектра (РАС), применялся комплексный, 
многоэтапный научно-методический подход. Дизайн 
исследования носил теоретико-аналитический и частично 
эмпирический характер и был реализован на основе интеграции 
современных генетических, нейробиологических и клинико-
педагогических подходов. В ходе методологического анализа для 
выявления связи между РАС и развитием речи были 
систематически рассмотрены генетические маркеры, 
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нейрональные механизмы и эпигенетические изменения. При 
анализе литературы отдельно изучались генетические ассоциации, 
мутационные механизмы и изменения экспрессии генов SHANK3, 
CNTNAP2, NRXN1, OXTR в контексте их роли при РАС. В 
критерии отбора включались только рецензируемые (peer-
reviewed) статьи, обладающие высокой научной 
достоверностью[1]. 

На втором этапе был применен метод сравнительно-
генетического анализа. С помощью этого метода генетические 
изменения, выявленные у детей с диагнозом РАС, сравнивались с 
показателями детей с нейротипичным развитием. В процессе 
анализа оценивались уровень экспрессии генов, частота мутаций и 
изменения в передаче синаптического сигнала. Такой подход 
позволил глубже понять генетические основы речевых 
нарушений[2]. 

На третьем этапе на основе нейробиологического подхода 
были изучены синаптическая пластичность, межнейронная 
передача сигналов и критические периоды развития мозга. На 
данном этапе анализировалась функциональная роль генов в 
центральной нервной системе. В частности, было научно 
обосновано, что ген SHANK3 регулирует синаптическую 
структуру и пластичность, а ген CNTNAP2 имеет важное значение 
в нейронных сетях, отвечающих за речь и социальную 
коммуникацию[3]. 

На четвертом этапе применялись методы эпигенетического 
анализа. Было изучено влияние изменений экспрессии генов, 
обусловленных метилированием ДНК, модификацией гистонов и 
действием микроРНК, на развитие речи. В рамках этого процесса 
оценивалось, как пренатальные и перинатальные факторы, 
включая материнский стресс, инфекции и токсические 
воздействия, влияют на эпигенетическую регуляцию[4]. 

На пятом этапе использовались элементы статистического и 
биоинформатического анализа. Данные, полученные из 
генетических баз данных, анализировались с помощью программ 
SPSS и R. Посредством корреляционного анализа была 
предпринята попытка определить взаимосвязь между мутациями 
генов и степенью речевых нарушений. Также с помощью 
кластерного анализа различные фенотипические проявления РАС 
были сгруппированы на основе генетического профиля[5]. 

В качестве одного из важных аспектов методологического 
подхода был применен принцип мультидисциплинарной 
интеграции. Это означает, что данные из области генетики, 
нейропсихологии, логопедии и клинической медицины 
анализировались в совокупности. Это показало, что речевые 
нарушения имеют не однонаправленную, а сложную 
многофакторную (мультифакториальную) природу[6].  

В целях повышения достоверности результатов исследования 
был применён метод триангуляции: проведено сопоставление и 
обобщение генетических, клинических и нейробиологических 
данных. Данный подход укрепил научную обоснованность 
результатов. Нарушения речевого и коммуникативного развития у 
детей с расстройствами аутистического спектра (РАС) имеют 
сложную многофакторную этиологию, в формировании которой 
генетические детерминанты играют ключевую роль. В результате 
проведённого анализа и синтеза научных источников было 
установлено, что степень выраженности речевых нарушений, 
связанных с РАС, тесно коррелирует с генетическими мутациями, 
изменениями экспрессии генов и дисфункциями в процессах 
нейробиологического развития[7]. Согласно результатам 
исследования, мутации в гене SHANK3 приводят к нарушению 
формирования синаптических связей и межнейронной передачи 
сигналов. Это состояние вызывает ослабление интеграции между 
речевыми центрами, которые имеют решающее значение в 
процессе становления речи у детей. Было отмечено, что дефекты в 
гене SHANK3 часто ассоциируются с тяжёлой задержкой речевого 
развития, вплоть до полного отсутствия речи (мутизма)[8]. Ген 
CNTNAP2, в свою очередь, играет важную роль в обработке 
языковой информации и формировании грамматических структур. 
Снижение экспрессии этого гена проявляется в виде трудностей с 
фонологической обработкой, ограниченного словарного запаса и 

нарушений коммуникативной прагматики. Исследования 
показывают, что вариации CNTNAP2 являются одними из 
наиболее значимых генетических маркеров речевого развития при 
РАС[9].  

Ген NRXN1 участвует в синаптической адгезии и укреплении 
межнейронных связей. Делеции или мутации в этом гене приводят 
к ослаблению нейронных сетей, вызывая замедление процессов 
восприятия и воспроизведения речи. В то же время ген OXTR — 
ген рецептора окситоцина — играет важную роль в механизмах 
социального взаимодействия и эмоциональной привязанности. 
Изменения в этом гене связаны со снижением способности 
воспринимать социальные сигналы и давать коммуникативный 
ответ [10]. 

Анализ эпигенетических факторов показал, что метилирование 
ДНК и модификации гистонов изменяют экспрессию генов, 
оказывая значительное влияние на процесс речевого развития. 
Такие факторы, как стресс матери в пренатальный период, 
инфекционные заболевания и воздействие токсичных веществ, 
могут подавлять активность генов через эпигенетические 
механизмы. Это усугубляет тяжесть клинической картины РАС. 
Полученные результаты указывают на то, что речевые нарушения 
при РАС обусловлены не только функциональными 
расстройствами в центральной нервной системе, но и сложными 
изменениями на генетическом и эпигенетическом уровнях. В связи 
с этим раннее выявление генетической предрасположенности 
имеет важное значение для определения групп риска по 
нарушениям речевого развития[11]. 

В ходе обсуждения было выяснено, что степень тяжести 
речевых нарушений при РАС зависит от комбинации генетических 
мутаций и их воздействия на нейробиологические системы. 
Совокупное нарушение нескольких генов (полигенный эффект) 
приводит к значительному отставанию в речевом развитии. Это 
подтверждает необходимость рассматривать РАС не как 
моногенное, а как комплексное полигенное заболевание[12]. 

Результаты также показывают, что разработка 
индивидуальных реабилитационных программ на основе ранней 
диагностики и генетического скрининга может быть эффективной 
в улучшении речевого развития. При совместном применении 
логопедической терапии, нейропсихологической коррекции и 
подходов, учитывающих генетические риски, вероятность 
достижения положительных клинических результатов возрастает. 
Полученные данные подтверждают центральную роль 
генетических и эпигенетических механизмов в возникновении 
речевых нарушений при РАС и указывают на необходимость 
расширения молекулярно-генетических исследований в 
будущем[13]. 

Расстройства аутистического спектра (РАС) представляют 
собой группу нейроразвитийных состояний, характеризующихся 
нарушениями социальной коммуникации и ограниченными, 
повторяющимися формами поведения. Одним из ключевых 
клинических проявлений РАС являются нарушения речевого 
развития, варьирующие от полного отсутствия экспрессивной речи 
до специфических языковых дефицитов, существенно 
ограничивающих социальную адаптацию и когнитивное развитие 
ребенка[14]. 

В последние годы особое внимание уделяется изучению 
генетических механизмов, лежащих в основе как самих 
расстройств аутистического спектра, так и ассоциированных с 
ними нарушений речи. Установлено, что РАС имеют выраженную 
генетическую гетерогенность, включающую как моногенные 
мутации, так и полигенные вариации, влияющие на формирование 
и функционирование нейронных сетей, обеспечивающих речевую 
деятельность. Генетические факторы могут определять 
особенности нейрональной пластичности, синаптической 
передачи и развития корковых структур, вовлеченных в языковую 
обработку[15]. 

Выводы: несмотря на значительный прогресс в данной 
области, вопросы, касающиеся конкретных генетических 
детерминант речевых нарушений при РАС, остаются недостаточно 
изученными. Выявление таких факторов имеет важное значение 
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для ранней диагностики, стратификации пациентов и разработки 
персонализированных коррекционно-реабилитационных 
программ. Таким образом, изучение генетических факторов, 
влияющих на нарушения речи у детей с расстройствами 

аутистического спектра, является актуальным направлением 
современной нейронауки и клинической практики, направленным 
на углубление понимания патогенеза РАС и повышение 
эффективности лечебно-реабилитационных вмешательств.
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