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Роль аминоацидопатий в формировании клинического фенотипа аутизма
Введение. В настоящее время аутизм рассматривается как эпидемия – только за последние 6 лет частота патологии возросла с 1:150 до 1:88 детей (National Institute of Mental Health, 2012). 
Частота встречаемости расстройств аутичного спектра выше, чем изолированных глухоты и слепоты вместе взятых, чем синдрома Дауна или детских онкозаболеваний, и частота встречаемости аутизма продолжает увеличиваться. Учитывая эпидемиологические данные, становятся остро вопросы выработки тактики ведения пациентов с аутизмом.        

Частым метаболическим нарушением, диагностированным у пациентов с аутизмом, являются аминоацидопатии (Гречанина Е.Я., Гречанина Ю.Б., 2013). 
Согласно современным представлениям, нарушение баланса аминокислот и их метаболитов в организме является одной из причин возникновения различных патологических процессов, проявляющихся, прежде всего, в дисфункциях нервной системы и способствующих развитию ряда нервных и психических заболеваний, особенно в детском возрасте (Гречанина Е.Я., Гречанина Ю. Б., 2013; Хохлов А. П., 2012; Скворцов И.А., 2009). И особое значение нарушение обмена аминокислот придаётся в этиопатогенезе аутизма и аутистических расстройств (Камынин Ю. Ф., 2013).

Цель. Изучение состояния обмена аминокислот при аутизме для выработки индивидуальной схемы коррекции. 
Материалы и методы.  В ХСМГЦ проанализированы результаты обследования 121 пациента, которые направлены в ХСМГЦ с аутизмом. Использован алгоритм обследования, который включает в себя: синдромологический анализ, клинико-генеалогический анализ, биохимические методы (биохимический профиль, лактат, аммиак крови, газовая хроматография мочи, гомоцистеин, витамины крови и т.д.), цитогенетические методы, молекулярно-генетические методы, методы нейровизуализации и ультразвуковое исследование внутренних органов. Исследование уровня аминокислот сыворотки крови проводилось методом высокоэффективной жидкостной хроматографии.
Результаты. Неспецифические аминоацидопатии выявлены у 111 пациентов с аутизмом, что составило 92%. 
В процессе обследования получены следующие данные: лизин -↑75,7%; гистидин - ↓ 1,43%, ↑ 11,43%;  аргинин - ↓5,71%, ↑ 4,29%, орнитин - ↓ 31,43%, ↑4,29%, аспарагиновая кислота - ↓ 55,71 %; треонин -  ↓ 1,43%, ↑ 48,57%; серин - ↓ 4,29%, ↑ 7%; глутаминовая кислота – ↓ 61,43 %; пролин – ↓ 1,43%, ↑ 32,86%; глицин – ↓ 12,86%, ↑ 21,43%; аланин – ↓1,43%, ↑55,71%;  цистин – ↓ 10%, ↑ 25,71; валин – ↓2,86%, ↑81,43 %; метионин- ↓48%, ↑35%; лейцин – ↑74,29; тирозин – ↑ 54,29%; изолейцин –↓1,43%, ↑ 60%, фенилаланин – ↑1,43%, ↓51,43%; глутамин – ↑ 62,86%, таурин – ↑ 56%.  
Таким образом, наиболее часто выявлено снижение валина, лизина, лейцина, изолейцина, глутамина, аланина и треонина; повышение аспарагиновой кислоты, глутаминовой кислоты, таурина и метионина. У 6 пациентов (8%) не выявлено нарушение обмена аминокислот.
Результаты показали, что наибольший удельный вес среди неспецифических аминоацидопатий при аутизме имеют 3 группы нарушений:

- нарушение обмена серосодержащих аминокислот (метионин);

- нарушение обмена аминокислот-нейротрансмиттеров (глутаминовая кислота, аспарагиновая кислота, аланин, таурин);

- нарушение обмена аминокислот с разветвлённой цепью (лейцин, изолейцин, валин).     

Полученные результаты позволяют разработать индивидуальную схему лечения, основными направлениями которой являются:

1. коррекция питания;

2. кофакторная терапия (витамины, микро- и макроэлементы). 

Лечение строго индивидуализировано, проводится под контролем биохимического анализа крови и мочи.
Выводы.
1. Аминоацидопатии выявлены у 92% пациентов, что свидетельствует о важной роли нарушения обмена аминокислот в развитии клинической картины аутизма.
2. Наиболее часто при аутизме выявлено нарушение обмена серосодержащих аминокислот, аминокислот-нейротрансмиттеров и аминокислот с разветвлённой цепью.
3. Подбор схемы индивидуального лечения аминоацидопатий даёт возможность коррекции клинических проявлений аутизма.
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