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Вплив генетичного поліморфізму на  ризик коморбідних розладів психіки та  поведінки  
у  дітей та  підлітків з  розладами аутистичного спектра та  їх  чутливість  

до  різних варіантів фармакотерапії

Показники поширеності розладів аутистично-
го спектра (РАС), за різними оцінками, зростають 
протягом останнього десятиріччя в  усьому світі 
і на сьогодні становлять 18,5 на 1000 дітей віком 
8 років у США та від 3 до 12,3 (в середньому — 6,2) 
на 1000 дітей у Європі.

Спектр клінічних фенотипів РАС характеризуєть-
ся наявністю стійких дефіцитів у здатності ініціювати 
і підтримувати соціальну взаємність та комунікацію 
та обмеженими повторюваними моделями поведін-
ки та інтересами.

Клінічний поліморфізм РАС протягом життя змі-
нюється та визначається наявністю та тяжкістю ког-
нітивної недостатності, розладів активності та уваги, 
коморбідних (тривожних, рекурентного депресив-
ного та біполярного) психічних розладів, складних 
форм руйнівної (з агресією, аутоагресією) поведінки, 
тикозних розладів, психотичних епізодів, а також по-
рушень сну.

Немає рекомендацій Управління санітарного на-
гляду за якістю харчових продуктів та медикаментів 
США (Food and Drug Administration, FDA) та Євро-
пейського агентства лікарських засобів (European 
Medicines Agency, EMA) з фармакологічного ліку-
вання основних симптомів розладів аутистичного 
спектра. Проте психотропні та нейротропні лікарські 
засоби в реальній клінічній практиці застосовують 
досить часто. Підставою для фармакотерапії при РАС, 
як правило, виступають коморбідні (депресивні, три-
вожні, обсесивні, тикозні, розлади дефіциту уваги/ 
гіпер активності) психічні розлади. Частота засто-
сування психотропних лікарських засобів при РАС, 
згідно з опублікованим 2016 року систематичним 
оглядом літератури Департаменту досліджень ме-
дичних послуг Університету Карла фон Осецького 
(Ольденбург, Німеччина) та медичного факультету 
Марбурзького університету Філіпа (Марбург, Німеч-
чина), варіює від 2,7 % до 80,0 %. У педіатричній ко-
горті психотропні лікарські засоби отримували в се-
редньому 45,7 % пацієнтів, серед дорослих — 41,9 % 
пацієнтів з  РАС. Пошук генетичних біомаркерів 
фенотипів РАС та чутливості до психофармакотерапії 
залишається нерозв’язаною проблемою психіатрії.

Метою проспективного дослідження було ви-
вчення клінічного поліморфізму РАС при визначе-
них варіантах генетичного поліморфізму протягом 
періо ду дорослішання, опис варіантів генетичного 
поліморфізму, асоційованих з підвищеним ризиком 
маніфестації коморбідних психічних розладів, окре-
ме вивчення розладів психіки при травматизації 
під час коронавірусних локдаунів та під час війни 

в Украї ні, оцінка чутливості психічних та поведінко-
вих розладів до психофармакотерапії.

Об'єкт та методи досліджування. Були скринова-
ні та генотиповані 400 дітей з РАС віком 47,3 ± 21,8 мі-
сяців. Генетичний поліморфізм досліджували ме-
тодом хромосомного мікромат ричного аналізу 
на мікрочіпах IllumanaHumanHap. У 25 дітей діагнос-
товані 1q21.1, 15q13.3, 15q24, 2q24.3, 2p16.3, 16p11.2, 
7q31.32, 22q13.3, 17p13, 4q35, NEXMIF енцефалопатії 
розвитку (вибірка I), у 38 — поліморфізм генів рецеп-
торів серотоніну та дофаміну (вибірка II). У 337 дітей 
з РАС не виявлено варіантів генетичного полімор-
фізму, асоційованих з  РАС та  іншими розладами 
психіки (вибірка III). Усі рекрутовані діти кожні шість 
місяців проходили клінічний скринінг. Під час локау-
тів, зумовлених пандемією COVID, та війни в Украї ні 
скринінги проводили в онлайн форматі. Пацієнти 
з  РАС та  коморбідними розладами отримували 
один із варіантів рандомізованої фармакотерапії. 
Респондерами до терапії вважали осіб із редукці-
єю балів при оцінюванні за Контрольним списком 
аномальної поведінки (Aberrant Behavior Checklist, 
Second Edition — ABC-2), Скороченої психіатричної 
рейтингової шкалою для дітей (Child Brief Psychiatry 
Rating Scale — BPRS), Єльської глобальної шкалою 
тяжкості тиків (Yale Global Tic Severity Scale — YGTSS) 
більш ніж на 2SD.

Результати. Дослідження завершили 225 пацієн-
тів віком 168,9 ± 21,3 місяців, проаналізовано 239 епі-
зодів психічних розладів. У 25 пацієнтів з енцефало-
патіями розвитку описані 45 епізодів з психотичними 
симптомами. У дітей вибірки  II зареєстровано 43, 
у дітей вибірки III — 151 епізод психічних розладів, 
серед них 33 та 82 — з окремими психотичними 
симптомами, 4 та 11 — з поліморфними психотич-
ними, 2 та 10 — з біполярними розладами, 4 та 5 — 
з шизо фре нією.

Проспективні дослідження продемонстрували 
зв’язок клінічного та генетичного поліморфізмів 
при РАС. Типові та рідкісні генетичні мутації діють 
адиктивно і підвищують ризик маніфестації комор-
бідних психічних розладів, зокрема психічних роз-
ладів, асоційованих з травматизацією, зумовлюють 
низьку чутливість до лікарських засобів. Немає від-
мінностей між фенотипами розладів психіки та по-
ведінки у дітей та підлітків з РАС під час або після 
коронавірусних локдаунів та  після травмування 
під час війни в Украї ні.

Висновки. Гуанфацин, арипіпразол, рисперидон, 
атомоксетин, метилфенідат, ламотригін та флуоксе-
тин виявилися дієвими при деяких фенотипах по-
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ліморбідних психічних розладів у дітей та підлітків. 
Афінність до терапії рисперидоном та арипіпразо-
лом дітей з РАС була більшою при тяжчих варіантах 
психічних розладів із психотичними симптомами. 
Гуанфацин, атомоксетин та метилфенідат були дієви-
ми при поліморбідних розладах з гіперактивністю 
та імпульсивністю у дітей молодшого шкільного віку. 

Флуоксетин є  ефективним при  РАС з  обсесивно-
компульсивною симптоматикою у підлітковому віці, 
а при аугментації атиповими антипсихотиками — 
при середньо важких розладах поведінки з психо-
тичними симптомами.

Потрібні подальші дослідження для уточнення 
отриманих даних.
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Порушення мовлення у  хворих з  суїцидальною поведінкою за  різних типів деменцій

В усьому світі деменції перебувають в цент рі на-
укових інтересів психіатрів та неврологів, оскільки 
належать до найпоширеніших захворювань психіки 
у  похилому та  старечому віці. Мовлення  — най-
важливіша когнітивна функція, що відіграє кому-
нікативну роль. Порушення мовлення, виражені 
у значному ступені, часто спричиняють професійну 
та соціально-побутову дез адап та цію навіть якщо 
немає розладів інших когнітивних функцій. Анато-
мічно за функцію мовлення відповідає так звана 
зона Брока (задня частина нижньої лобової звивини) 
та зона Вернікє (задня частина верхньої скроневої 
звивини). Уражен ня цих ділянок мозку патологічним 
(нейродегенеративним чи судинним процесом) ви-
кликає порушення мовлення (афазії). Афазія перед-
бачає розлади різних мовленнєвих рівнів: усного 
мовлення, розуміння зверненого мовлення, читання 
та письма. Здебільшого відбувається порушення усіх 
складників мовлення. Ураження скронево-тім’яних 
ділянок призводить до різних розладів розуміння 
мови, а при патології лобних часток первинно по-
рушується здатність виражати думки за допомогою 
висловлювань. Також афазії супроводжують ней-
ро де гене ра тив ні захворювання, як-от  хвороба 
Альцгеймера (ХА), лобово-скронева дегенерація, 
кортикобазальна дегенерація тощо. Відомо, що роз-
лади мовлення є другим за частотою зустрічальності 
симптомом деменцій, після когнітивної дисфункції. 
При ХА формується первинна афазія, яка прогресує 
та має нетиповий характер і численні мовленнєві по-
рушення, через відсутність «фокального ураження» 
мовленнєвих зон мозку, як за інсульту. На початковій 
стадії нейродегенеративного процесу страждає се-
мантична пам’ять, внаслідок чого пацієнти забувають 
назви предметів, можуть заміняти назви предметів 
іншими словами, подібними за співзвучністю (пара-
фазія), вповільнюється темп мовлення (брадилалія), 
спостерігаються повтори (стереотипії). На пізній ста-
дії ХА хворі не впізнають предмети і не намагаються 
їх назвати, спостерігається відсутність мовлення 
(мутизм). З огляду на численні порушення мовлення 
у пацієнтів з когнітивною дисфункцією, ми вважаємо 
за доцільне дослідити особ ли вос ті цих порушень 
у пацієнтів з суї цидальною поведінкою (СП) при етіо-

пато гене тич но різних типах деменцій — при ХА, су-
динній деменції (СД) та змішаній деменції (ЗД).

Методи. Досліджено мовленнєві порушення 
у пацієнтів з деменцією при ХА, СД, ЗД з суїцидаль-
ною поведінкою за допомогою клініко-психопато-
логічного методу. Обстежено 203 пацієнти, включно 
з 75 з деменцією при ХА, 73 — із СД та 60 — із ЗД. 
Пацієнти були поділені за чинником наявності/від-
сутності ознак СП на основну та конт ро льну групи.

У результаті дослідження встановлено, що у па-
цієнтів із  СД переважала стереотипність усного 
мовлення (69,23 % — в основній та 76,47 % — в конт-
ро льній групі). В основній групі також виявлялися 
брадилалія (53,85 %), моторна (38,46 %) та акусти-
ко-мнестична афазії (35,90 %). У конт ро льній групі 
про відними були акустико-мнестична та оптико-
мнестична афазії (50,00 % та 47,06 % відповідно). 
Пору шення письмового мовлення було представле-
но дизграфією (28,21 % — в основній та 38,24 % — 
у  конт ро льній групі). Пацієнти з  СП при  СД від-
різнялися від  конт ро льної групи переважанням 
брадилалії (ДК = –2,21; МІ = 0,24; p ≤ 0,05). Порушення 
мовної функції в пацієнтів із ХА були представлені 
стереотипністю (88,89 % — в основній та 97,44 % — 
в конт ро льній групі). Пацієнти з СП характеризу-
вались наявністю уповільнення темпу мовлення 
(47,22 %), (ДК = –3,11; МІ = 0,38; p ≤ 0,01). Порушення 
усного мовлення виявлялися наявністю акустико-
мнестичної (50,00 % — для основної та 58,97 % — 
для  конт ро льної  групи),  оптико-мнестичної 
(41,67 % — для основної та 43,59 % — для конт ро-
льної групи) та семантичної (36,11 % — для основ ної 
та 23,08 % — для конт ро льної групи) афазій. Пору-
шен ня письмового мовлення були представлені 
переважно дизграфією (27,78  %  — для  основної 
та 23,08 % — для конт ро льної групи).

Клініко-психопатологічний аналіз порушення 
мовної функції в пацієнтів зі змішаною деменцією 
продемонстрував переважання стереотипності 
мовлення. У  63,33  % пацієнтів із  СП серед пору-
шень усного мовлення переважала брадилалія 
(ДК = –2,79; МІ = 0,42; p ≤ 0,01). Порушення усного 
мовлення виявлялися наявністю різного роду афазій, 
серед яких найбільш представлені оптикомнестична 


