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Вступ. Аутизм – це багатофакторний розлад, викликаний

нейророзвитковими порушеннями. Немає однієї визначеної причини

виникнення аутизму, через те його подальше дослідження є критично

важливим. Наразі багато нових досліджень доводять зв’язок фолатного циклу з

ДНК метилюванням, яке, у свою чергу, має вплив на розвиток аутизму.

Мета дослідження. Оцінка зв’язку порушень метилювання ДНК з

фолатним циклом та пов’язаним з ним геном метилтетрагідрофолатредуктази

(MTHFR) як одного з можливих механізмів патогенезу розладів аутистичного

спектра.

Матеріали та методи. Вторинний статистичний аналіз даних відкритої

групи жінок (n=85 158) опублікованих у дослідженні Surеn та ін., in silico

аналіз даних ДНК метилювання у осіб з аутистичним спектром та контрольною

групою для порівняння, та огляд наукової літератури за темою.

Отримані результати. Фолієва кислота має безліч важливих функцій,

але основними є участь у синтезі компонентів ДНК та реметилюванні

гомоцистеїну до метіоніну. Реметилювання забезпечується безпосередньою

участю фолату в утворенні метіоніну, який є попередником S-

аденозилметіоніну, що в свою чергу є головним донором метильних груп для

забезпечення своєчасного здійснення епігенетичної регуляції. Одним із найважли-

віших епігенетичних механізмів є метилювання ДНК. Робота Spiers et al. (2015)

показала, що метилювання забезпечує контрольовану регуляцію генів,

які залучені до нейрогенезу та диференціації нейронів. Дослідження

показують, що недостатнє надходження фолатів з різних причин можуть бути

пов’язані з вищим ризиком виникнення аутизму. Наприклад, мета-аналіз,

проведений Rai (2016), показав високу асоційованість мутацій гена MTHFR,

Для оцінки профілактичного ефекту було проведено статистичний аналіз

великої вибірки. Жінок, які брали участь у дослідженні, було розділено на

декілька груп залежно від часу початку прийому фолієвої кислоти [1].

Результати показали, що найбільш ефективним початком прийому є 5–8

тиждень вагітності, адже ризик зменшується на 60%. Також варто зазначити,

що показник абсолютного зниження ризику для цієї групи – 0,13, що становить

приблизно 1,3 випадка на 1000 осіб. Початок прийому фолієвої кислоти на

пізніших термінах не показав значущих відмінностей, що говорить про те, що

прийом фолієвої кислоти має відбуватися своєчасно для забезпечення

максимального ефекту.

З огляду на ключову роль фолатного циклу у забезпеченні процесів

метилювання, наступним кроком було проаналізовано зміни ДНК-

метилювання, у яких 48 осіб мали розлад аутистичного спектра та 48 – не мали

патологій. Для аналізу було обрано ділянки гена фолатного циклу MTHFR. Із

24 проаналізованих ділянок 8 не демонстрували змін рівня метилювання, 11

були гіпометильованими, а 5 – гіперметильованими. Такі результати можуть

свідчити про порушення регуляції метилювання ДНК, за якого метильні мітки

формуються не в оптимальних ділянках геному або не у відповідні часові

періоди [5].

Висновок. Враховуючи всі проведені дослідження та аналіз наукової

літератури за темою, можна зробити висновок, що фолатний цикл має

потенційний звʼязок із забезпеченням правильності процесів метилювання. У

звʼязку з цим необхідні подальші дослідження для зʼясування ефективності

фолатного циклу як одного з можливих превентивних чинників, а також його

використання у терапевтичному застосуванні.
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зокрема поліморфізм (C677T), із виникненням аутизму. Особливе значення
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