
72

Вступ
На сьогоднішній день розлади аутистичного 

спектру (РАС) розглядаються як епідемія – тільки 
за останні 5 років частота патології підвищилась з 
1:166 до 1:68 дітей [1]. 

Частота РАС вище, ніж ізольованих глухоти та 
сліпоти разом узятих, ніж синдрому Дауна або дитя-
чих онкозахворювань, та частота випадків аутизму 
продовжує зростати. Зважаючи на епідеміологічні 
дані, стають гостро питання розробки тактики ве-
дення таких пацієнтів. 

Єдиного етіопатогенетичного механізму розви-
тку РАС немає, але існують теорії його виникнення 
(генетичні та негенетичні) [2, 3, 4]. Важливу роль 
відіграє порушення обміну вітаміну D [5].

Система вітаміну D – це група біологічно актив-
них речовин (в тому числі холекальциферол і ерго-
кальциферол). Холекальциферол (вітамін D3) синте-
зується під дією ультрафіолетових променів в шкірі 
і надходить в організм людини з їжею. Ергокальци-
ферол (вітамін D2) може надходити тільки з їжею.

Після багаторічних дебатів і різних досліджень 
вчені прийшли до висновку, що дорослим і дітям для 
повноцінного розвитку потрібен вітамін D. Фахівці 
встановили добову дозу вітаміну D, якої потребує 
кожна дитина – 600 МО. Людям похилого віку по-
трібно 800 МО вітаміну D.

У більшості людей вітамін D синтезується в шкі-
рі під дією ультрафіолетового опромінення, однак 
пігмент меланін і сонцезахисний крем пригнічують 
цей синтез. Це – важлива причина широко відомого 
феномена: темношкірі люди, особливо ті з них, хто 
живе в північних широтах, страждають дефіцитом 
вітаміну D. Останній огляд Національної Охорони 
здоров'я та Експертизи (США) повідомляє про те, 
що більше 70% людей, які проживають в даний час 
на території США, не мають адекватного рівня віта-
міну D, і що рівень вітаміну D різко впав за останні 
кілька десятиліть [6]. Це стрімке падіння рівня віта-
міну D в США спостерігалося паралельно з ростом 
показників аутизму.

Якщо вітамін D відіграє важливу роль в аутизмі, 
порушення повинно бути менш розповсюдженим на 
широтах, ближчих до екватору. Деякі дослідження 
знайшли залежність між широтою і поширеністю 
аутизму у дітей, народжених в різних країнах [7,8]. 
Останнім часом (2015) Центри з контролю захво-
рюваності (CDC) в Атланті повідомили цифри по 
захворюваності на аутизм з 14 країн світу. Штат з 
найвищими показниками поширеності, Нью-Джерсі, 
є одним із самих північних. Алабама (де відзначена 
найнижча поширеність) є самим південним штатом 

[9]. Дослідження залежності народження аутистів в 
певні сезони досить суперечливі, проте, більшість з 
них показують, що більшість аутистів народжується 
взимку і особливо в березні, коли рівень вітаміну D 
є найнижчим [10].

Існує думка, що у дітей, які перебувають виключ-
но на грудному вигодовуванні, ризик виникнення ау-
тизму значно вище, ніж у малюків на сумішах. Цей 
факт пояснюють тим, що в сумішах міститься добо-
ва норма вітаміну D, якого недостатньо в грудному 
молоці.

У дітей, у яких в подальшому розвинувся аутизм, 
не пов'язаний з генетичними ураженнями головного 
мозку, повинен бути рідкісним явищем до відлучен-
ня їх від грудей. Дитяче харчування також містить 
значну кількість вітаміну D в перерахунку на кожен 
кілограм ваги дитини. Передбачається, що швидке 
прогресування хвороби у дітей починається з пере-
ходом на іншу їжу, за винятком тих, хто приймає до-
бавки з вітаміном D і вітамінізоване молоко. Деякі 
дослідження показують, що багато хто з аутичних ді-
тей (вибірка була з 87 дітей) у віці 6 місяців є цілком 
нормальними і здоровими. Однак у віці відлучення 
від грудей діти, у яких згодом розвинувся аутизм, 
першими показали ознаки захворювання зі швидкими 
додатковими порушеннями у віці від 14 до 24 місяців, 
коли багато малюків припинили пити суміш, збага-
чену вітаміном D або грудне молоко і перейшли на 
напої та соки, які не містять вітамін D [11].

Хоча на практиці не доведено, що вітамін D запо-
бігає розвитку аутизму, але його нестача в організмі 
може стати одним із чинників виникнення аутизму 
у дитини.

Вчені порівняли симптоми генетичного порушен-
ня, яке призводить до однієї з форм рахіту, з симп-
томами аутизму. У більшості випадків ці симптоми 
збігаються, оскільки при аутизмі знижується актив-
ність, зустрічаються затримка в розвитку моторного 
апарату, млявість, байдужість і порушення розвитку. 
Однак у малюків з синдромом Віл`ямса в перші мі-
сяці життя спостерігають підвищений рівень віта-
міну D. Але для таких людей характерна підвищена 
дружелюбність, бажання ініціювати спілкування і 
надмірна доброзичливість. Така поведінка не харак-
терна для людей, у яких діагностують аутизм [12].

Нове дослідження Рхонда Патрика (Rhonda 
Patrick), і Брюса Еймса (Bruce Ames), проведене 
в дитячій клініці Оклендского Науково-дослідно-
го інституту (Children's Hospital Oakland Research 
Institute (CHORI), демонструє вплив, який вітамін D 
може мати на соціальну поведінку, пов'язану з роз-
ладами аутистичного спектру. Дослідники довели, 
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що серотонін, окситоцин і вазопресин (три мозко-
вих гормони, які обумовлюють соціальну поведінку) 
активуються вітаміном D. Аутизм, що характеризу-
ється патологічною соціальною поведінкою, раніше 
пов'язували з низькими рівнями як серотоніну, так і 
вітаміну D в мозку, але не було ніякого доведеного 
механізму зв'язку цих речовин один з одним. Віта-
мін D активує ген ферменту тріптофангідроксілази 
2 (TPH2), який перетворює в головному мозку амі-
нокислоту триптофан в серотонін. Тобто, для «пра-
вильного» синтезу серотоніну, що формує структуру 
і систему передачі нервових імпульсів в головному 
мозку, потрібен адекватний рівень вітаміну D. Серо-
тонін, у свою чергу, діє як нейромедіатор і впливає 
на соціальну поведінку. Дослідники також знайшли 
доказ того, що вітамін D пригнічує ген, який кодує 
синтез ферменту тріптофангідроксілази 1 (TPH1), 
що згодом зупиняє вироблення серотоніну в кишеч-
нику і інших тканинах, де надлишок серотоніну ви-
кликає запалення [13, 14].

Цей механізм пояснює багато з відомих, але рані-
ше непояснених фактів про аутизм, у тому числі: 

1) "серотонінову аномалію" – низький рівень се-
ротоніну в мозку і високий рівень в крові у дітей, що 
страждають на аутизм; 

2) переважання хлопчиків над дівчатками серед 
дітей-аутистів: естрогени (стероїдні гормони) так 
само, як і вітамін D, можуть підвищувати рівень се-
ротоніну в головному мозку у дівчаток (тестостерон 
такою здатністю не володіє); 

3) наявність аутоімунних антитіл до ембріональ-
ної тканини головного мозку у матерів аутичних ді-
тей: вітамін D регулює виробництво регуляторних 
Т-лімфоцитів за допомогою супресії TPH1. Відкри-
тий  механізм має безпосереднє відношення до про-
філактики аутизму і, ймовірно, до його лікування 
[15, 16, 17].

Дослідники рекомендують збагачувати раціон віта-
міном D, триптофаном і омега-3 жирними кислотами. 
Ця дієта дозволить збільшити концентрацію серотоні-
ну в головному мозку, а також запобігти і, можливо, 
редукувати деякі з симптомів, пов'язаних з розладами 
аутистичного спектру без побічних ефектів.

В іншому дослідженні доктор Джон Каннель 
стверджує, що уникнення сонячних променів при-
зводить до неадекватного рівня вітаміну D в організ-
мі і може бути одним з ключових факторів аутизму. 
У 2001 році дослідники спостерігали, що вітамін D 
збільшує фактор росту нервових волокон в головно-
му мозку і рецептори вітаміну D присутні в різних 
тканинах мозку на ранніх стадіях розвитку дитини. 
Вони прийшли до висновку, що дефіцит вітаміну D 
«повинен бути детально вивчений як можливий фак-
тор ризику порушень розвитку нервової системи». 
У 2006 році доктор Алан Калуеф і його колеги при-
пустили, що вітамін D забезпечує «нейрозахист, мож-
ливу взаємодію з різними системами нейропередачі 
мозку і гормонів, а також регуляцію поведінки». У 
2007 році ця дослідницька група підтвердила, що на-
уковий консенсус особливо підкреслював важливість 
присутності необхідної кількості вітаміну D в орга-
нізмі матері під час вагітності, а для дитини присут-
ність необхідної кількості вітаміну D в організмі піс-
ля народження для «нормальної роботи мозку». [18]

Незважаючи на те, що немає чіткої інформації, 
передбачається, що середній рівень вітаміну D зни-
зився за останні 20 років у більшості розвинених 
країн. Причиною слугувала активна політика охо-
рони здоров'я з приводу уникнення сонячних про-
менів. За останні 20 років також значно зріс рівень 
аутизму. [19]

Доктор Каннелл зазначає, що раніше діти і вагіт-
ні жінки багато часу проводили на сонці – до епіде-

мії аутизму, і взагалі він вважає отримання вітаміну 
D через шкіру більш привабливим, ніж оральним 
шляхом. Виробництво вітаміну D через шкіру є най-
більш швидким і надійним, що перевищує ефектив-
ність орального споживання в 10 разів. Наприклад, 
коли доросла людина зі світлою шкірою засмагає 
влітку, вона отримує 20000 МО вітаміну D за 20 хви-
лин. Хлопчику з аутизмом, який грає в будинку, а не 
зовні, доведеться прийняти кілька тисяч МО вітамі-
ну D, щоб надолужити те, що його шкіра отримала 
би, якби він грав в цей день зовні.

Дослідники визначають залежність активної по-
літики уникнення сонячних променів і зростання 
рівня аутизму; можливий зв'язок місяця народжен-
ня дитини і рівень аутизму. Наприклад, більшість 
дітей-аутистів народжуються в березні, коли рівень 
вітаміну D у матері і плода є найнижчим [20,21]. Та-
кож спостереження показали, що симптоми аутизму 
проявляються менше, коли діти проводять літо в та-
борах, де вони багато плавають, катаються на човнах 
і знаходяться весь час на повітрі, що збільшує рівень 
вітаміну D у головному мозку. [22]

Вітамін D володіє потужною протизапальною 
дією, що обумовлює його позитивний вплив при лі-
куванні аутизму. Відомо, що вітамін Д3:

- знижує продукцію запальних клітин в головно-
му мозку (цитокінів);

- стимулює викид нейротрофінів (нейротрофіни 
сприяють виживанню нервових клітин);

- знижує токсичний рівень кальцію в головному 
мозку;

- знижує продукцію окису азоту, який є вільним 
радикалом і руйнує нервові клітини;

- збільшує концентрацію глутатіону, який є голо-
вним антиоксидантом (перешкоджає накопиченню 
важких металів в організмі). [23]

Дефіцит вітаміну D може пояснити, чому деякі 
діти явно страждають від присутності важких мета-
лів у вакцинах або в зубних пломбах матерів, а на 
інших це ніяк не впливає. [24]

Кількість випадків аутизму помітно вище серед 
дітей з темною шкірою. Їх пігментація виступає по-
стійним захистом від сонячних променів. [25] Деякі 
ліки, які негативно впливають на метаболізм вітаміну 
D – чи можуть вони стати причиною аутизму? Теорія 
передбачає, що ліки, які знижують рівень вітаміну D, 
якщо приймати їх під час вагітності, ведуть до під-
вищення ризику виникнення аутизму в дитини. Хоча 
до цих пір ще недостатньо відомо про вплив дея-
ких ліків на рівень вітаміну D, є дослідження щодо 
впливу вальпроату, який знижує вміст вітаміну D і це 
може бути пов'язано з аутизмом. Контрольованим до-
слідженням було встановлено, що при застосуванні 
вітаміну D знизилася кількість судомних нападів у 
пацієнтів з нерозв'язними судомами [26, 27, 28, 29].

Крім грудного вигодовування, яке є найкращим в 
усіх відношеннях для дитини в цілому, але якого, мож-
ливо, недостатньо при значному дефіциті вітаміну D, 
дослідники рекомендують два рішення до тих пір, поки 
дитина не закінчить грудне вигодовування:

* з травня по вересень найшвидшим способом 
скорегувати дефіцит вітаміну D є прогулянки в тіні. 
Навіть непрямий контакт очей і шкіри з променями 
ультрафіолету (UVB) в сонячний день протягом го-
дини посилить виробництво вітаміну D в організмі 
дитини; прийом сонячних променів за склом або в 
сонцезахисних окулярах – не підходить, оскільки та-
ким чином практично повністю фільтрується UVB, 
ні в якому разі не можна залишати дитину під пря-
мими променями сонця більш ніж на десять хвилин;

* збільшити в раціоні кількість продуктів, у скла-
ді яких є вітамін D. До таких продуктів відносяться 
сирий яєчний жовток, кисломолочні продукти, сир, 
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вершкове масло, продукти моря. Одне дослідження 
показало, що додавання 2000 МО вітаміну D в раці-
он хлопчиків протягом першого року їх життя майже 
на чверть знизило ризик розвитку шизофренії в до-
рослому віці. [30]

І інше дослідження говорить про те, що регуляр-
не додавання вітаміну D в раціон немовлят протягом 
першого року життя знизило ризик захворювання на 
діабет першого типу в дорослому віці. [31]

Теорія вітаміну D прогнозує, що вживання оке-
анської риби жирних сортів, що містить велику кіль-
кість вітаміну D, під час вагітності дозволить поліп-
шити розумові здібності потомства (за умови, що ці 
риби не міститимуть багато ртуті). Дослідження пока-
зують, що низьке споживання морепродуктів матерями 
під час вагітності було пов'язано з підвищенням ризи-
ку низького IQ, відставанням в соціальній поведінці, 
дрібної моторики, спілкуванні – все це нагадує аутис-
тичні проблеми. [32]

Сьогодні відомо понад 2000 генів, які активують 
вітамін D. Про порушення метаболізму вітаміну D 
можна судити за наявністю поліморфізмів гену VDR 
(тест Яско, 23andme). Активні метаболіти вітаміну 
D здійснюють свою дію на рівні органів-мішеней 
через специфічні рецептори вітаміну D (VDR), які 
взаємодіють в ядрі з певною послідовністю ДНК 
та контролюють транскрипцію відповідних генів. 
Крім класичних органів-мішеней (кістки, кишечник, 
нирки), VDR були виявлені в мозку, серці, гладко-
м'язових клітинах і ендотелії судин, підшлункової, 
передміхурової залозах, шкірі та інших органах. У 
зв'язку з таким широким поширенням VDR в тка-
нинах, різними дослідниками було показано, що 
вітамін D відіграє важливу роль у функції імунної, 
серцево-судинноїй, репродуктивної системах, у вуг-
леводному обміні, запобігає розвитку різних пухлин, 
контролює роботу більш ніж 200 генів, регулюючи 
клітинну проліферацію, диференціювання, апоптоз і 
ангіогенез.

У свою чергу, VDR кодується геном VDR, для 
якого характерним є генетичний поліморфізм, тоб-
то існування різних алельних варіантів цього гену в 
популяції. Найбільш значущими поліморфізму гена 
VDR, які беруть участь у розвитку захворювань, 
були: Bsm I, Fok I, Taq I.

Доведений зв'язок між наявністю поліморфізмів 
гену VDR та розладами аутичного спектру [33]. Крім 
того, в останній час приділяється увага стану мети-
лювання гену CYP2R1при недостатності вітаміну 
D в організмі. Виявлення гіперметилювання цього 
гену потребує призначення більш великих доз віта-
міну D [34]. 

Нами було вивчено показники обміну вітаміну 
D у дітей з аутизмом. Обстежена 301 дитина у віці 
від 2 до 18 років, які були спрямовані в ХСМГЦ з 
діагностованим аутизмом і аутичним спектром по-
рушення поведінки. Використаний алгоритм об-
стеження, який включає в себе: синдромологічний 
аналіз, клініко-генеалогічний аналіз, біохімічні ме-
тоди (біохімічний профіль, лактат, аміак крові, хро-
матографія амінокислот крові, газова хроматографія 
сечі, гомоцистеїн, вітаміни, макро- і мікроелементи 
крові і т.д.), цитогенетичні та молекулярно-генетич-
ні методи, методи нейровізуалізації і ультразвукове 
дослідження внутрішніх органів.

Під час обстеження виявлено біохімічні маркери 
порушення обміну фолатного-метіонінових циклу: 
гіпергомоцистеїнемія (43%), зниження або підви-
щення рівня фолієвої кислоти (22%), зниження або 
підвищення рівня вітаміну В12 (14%), що пояснюва-
ло багато клінічних проявів.

Хроматографія амінокислот крові виявила не-
специфічні аміноацідопатії у 92% дітей з аутизмом і 
аутистичності порушеннями поведінки.

Біохімічний профіль – підвищення рівня ЛДГ 
(45%), зниження або підвищення рівня фосфору 
(18%), зниження або підвищення рівня загально-
го білка (5%), підвищення рівня АСТ та / або АЛТ 
(24%); лактатацидоз (9%).

При проведенні газової хроматографії/мас-
спектрометрії виявлено: недостатність вітамінів 
групи В (47%), метаболіти дисбіозу, а також грибко-
вої і дріжджовий інфекції (32%), зміна метаболітів 
циклу Кребса (22%), порушення обміну нейротранс-
мітерів (5%), порушення обміну сірковмісних аміно-
кислот (4%).

Рівень вітаміну D3 (1,25-ОН2-D) в крові був ви-
значений у 34 осіб, з них у 28 його рівень був зни-
жений (82,35%).

Молекулярно-генетична діагностика поліморфіз-
мів гену VDR (в складі тесту Яско або 23andme) про-
ведена 20 дітям, з них виявлено:

- гетерозиготний поліморфізм –  у 18 дітей (90%);
- гомозиготний (патологічний) – у 1 дитини (5%);
- норма (нормальна гомозигота) – у 1 дитини (5%).

Висновки
1. Відносна вага дефіциту вітаміну D3 у ді-

тей з аутизмом та аутичними розладами поведін-
ки займає одне з провідних місць серед порушень  
інших видів обміну.

2. Діагностика і корекція дефіциту вітаміну D у 
дітей з аутизмом повинна входити в алгоритм обсте-
ження та лікування.
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РОЛЬ ДЕФИЦИТА ВИТАМИН D 
В ЭТИОПАТОГЕНЕЗЕ РАССТРОЙСТВА 
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Резюме. В статье обсуждаются современные 
данные о роли витамина D в развитии ребенка, 
влиянии системы витамина D на возникновение 
и развитие расстройств аутистического спектра 
(РАС), показаны результаты обследования детей 
с РАС на наличие полиморфизмов гена VDR и 
определения уровня активного метаболита вита-
мина D (1,25-OH2-D).
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Summary. The article presents modern data 
on the role of vitamin D on child development, the 
impact of vitamin D on the origin and development 
of autism spectrum disorders (ASD) shows the results 
of examination of children with ASD for the VDR 
gene polymorphisms and determination of the active 
metabolite of vitamin D (1,25 -OH2-D).
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