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Պաշտպանությունը կայանալու է 2025թ. հոկտեմբերի 17-ին ժամը 15:00-ին 
Երևանի Մ. Հերացու անվան պետական բժշկական համալսարան 045 
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Սեղմագիրն առաքվել է 2025թ. սեպտեմբերի 16-ին:
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2. Ուսումնասիրել ԼԼՍհ 
գործոնները:

3. Ուսումնասիրել ԱՍԽ 
գործոնները:

4. Ուսումնասիրել գենետիկ գործոններ 15զ11-զ13, 16բ11 և 11 զ13 քրոմոսոմային 
շրջաններում, որոնք կապված են ԱՍԽ-ի բարձր ռիսկի հետ:

5. Ուսումնասիրել գենետիկ և պրենտալ, պերինատալ ռիսկի գործոնների 
հնարավոր փոխազդեցությունը:

Գիտական նորույթը
Պրենատալ, պերինատալ, և գենետիկ ռիսկի գործոնների, ինչպես նաև 

դրանց փոխազդեցությունների ոաումնասիրության գիտական նորույթը կայանում 
է դրա ամբողջական և ինտեգրացիոն մոտեցման մեջ: Այս հետազոտական 
աշխատանքը փորձում է բացահայտել խանգարման բարդ, բազմակողմանի 
ծագումը' հաշվի առնելով, թե ինչպես են գենետիկ նախատրամադրվածությունը 
և միջավայրային գործոնները փոխազդում զարգացման տարբեր կրիտիկական 
փուլերում: Այս հետազոտությունը ոչ միայն լրացնում է մեր գիտելիքները ԱՍՒս 
պատճառագիտության վերաբերյալ, այլև հիմք է ստեղծում դրա ավելի վաղ 
հայտնաբերման, միջամտության և կանխարգելման ռազմավարությունների 
մշակման համար:

Գիտագործնական նշանակությունը
Կատարված ոաումնասիրությունները ցույց են տափս, որ արական սեռը, 

հղիության ընթացքում մոր ավելորդ քաշը, տարբեր եռամսյակներում արձա­
նագրված սթրեսը, մագնեզիումի և 136-ի համադրությամբ պատրաստուկների 
(1\/կ։|36) կիրառումը, հղիության բարդություններն ու ծննդաբերությունը խթանող 
դեղամիջոցների օգտագործումը կարող են փնել ԱՍՒս ռիսկի զարգաց­
ման գործոններ: Միևնույն ժամանակ, հղիությունների միջև երկար միջա­
կայքը, Դյուֆաստոնի (դիդրոգեստերոնի) կիրառումը, ինչպես նաև նորածնի 
բարձր հասակը ծննդյան պահին ասոցացվում են ԱՍԽ ռիսկի նվազման հետ: 
Հետազոտության շրջանակում գենետիկ մուտացիաներ են հայտնաբերվել15ց11- 
15գ13 քրոմոսոմային հատվածի Տ^Րհ1-Ւ1Ո2-85, ATP10A, GABRBЗ, ՕՇհ2, APBA2, 
N□N1.2, 1յ?1, 1<Լե13 և Շ ա ? ^7  զեներում, 16ր11 քրոմոսոմային հատվածի LAT, 
Տ?1\1, N/№2, Տ£Ճ6Լ2 և ՏՒ̂ 1\11<3 զեներում, 11զ13 քրոմոսոմային շրջանում գտնվող 
ՏՒ̂ 1\11<2 զենի որոշ հատվածներում: Այսպիսով, ներկայացված աշխատանքում 
վերհանված պրենատալ և պերինատալ ռիսկի գործոնների, ինչպես նաև նշված 
քրոմոսոմային շրջաններում հայտնաբերված գենետիկ մուտացիաների 
հնարավորություն է ստեղծում ուսումնասիրել ԱՍԽ-ի զարգացման կենսա­
բանական մեխանիզմների նոր ուղղություններ:

ԱՍԽ պրենատալ, պերինատալ և գենետիկ ռիսկի գործոնների, ինչպես 
նաև դրանց փոխազդեցության ոաումնասիրությունը կարող է ունենալ հետևյալ 
գործնական նշանակությունը. 
ա. Ավելի վաղ ախտորոշում և հայտնաբերում.
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ԼԼՍՒս-ի ռիսկի գործոնների ոաումնասիրությունը հնարավորություն է տալիս 
ախտանշանները հայտնաբերել դեռևս մինչև կլինիկական դրսևորումը: Սա 
կարող է հիմք հանդիսանալ գենետիկական և այլ ռիսկի գործոնների վրա 
հիմնված' ավելի ճշգրիտ ախտորոշման մեթոդների մշակման համար: Վաղ 
հայտնաբերումը, իր հերթին, հնարավորություն է ստեղծում սկսել միջամտութ­
յունը երեխայի զարգացման առավել վաղ փուլում: 

բ. Մայրական և մանկական առողջության բարելավում.
Այս հետազոտությունները նպաստում են առողջապահական քաղաքակա­

նության զարգացմանը, որը միտված է մոր և մանկան առողջության 
բարելավմանը' հաշվի առնելով զարգացման ընթացքում ազդեցություն 
ունեցող ռիսկի գործոնները: Նման մոտեցումները կարևոր քայլ են աուտիզմի 
զարգացման հավանականության կրճատման ուղղությամբ' հնարավոր 
դարձնելով միջամտությունները կյանքի վաղ փուլերում: 

գ. Սոցիալական աջակցության բարելավում.
Հիվանդության վաղ ախտորոշման և անհատականացված բուժման շնորհիվ 

ընտանիքները կարող են ավելի արագ ստանալ մասնագիտական և 
սոցիալական համապատասխան աջակցություն: 

դ. Նոր կանխարգելիչ մոտեցումների մշակում.
Ռիսկի գործոնների և դրանց փոխազդեցությունների բացահայտումը 

հնարավորություն կտա մշակելնոր կանխարգելիչ ռազմավարություններ: Դրանք 
կարող են ներառել ռիսկի խմբերում ընդգրկված ծնողների համար կրթական 
ծրագրերի կազմակերպում և գենետիկ սկրինինգներ' աուտիզմի նախա- 
տրամադրվածություն ունեցող երեխաների վաղ հայտնաբերման նպատակով: 

Ատենախոսության նախնական փորձաքննություն 
Ատենախոսության հիմնական դրույթները և արդյունքները ներկայացվել և 

քննարկվել են 2023 թվականին Մ. Հերացու անվան ԵՊԲՀ-ում կայացած 
«Նեյրոգիտության շաբաթ» գիտաժողովում, 2024 թվականին Կոտ Դ՚Ազուրի 
համալսարանի Հանրային առողջության ամբիոնում (ք. Նիցցա, Ֆրանսիա), 
ԵՊԲՀ «ՔՈԲՐԵՅՆ» ուղեղի հիմնարար հետազոտությունների գիտակրթակական 
կենտրոնի նեյրոգիտության լաբորատորիայի թիվ 6 նիստում (31.10.2024 թ.), 
ԵՊԲՀ-ի «Հանրային առողջություն և առողջապահություն» փորձագիտական 
հանձնաժողովի նիստում (09.04.2025 թ., արձանագրություն թիվ 1): 

Հրապարակումներ
Իրականացված ուսումնասիրությունը հոդվածների տեսքով արտացոլված 

է հինգ գիտական հրատարակումներում' 1 տեղական և 4 միջազգային \ձՆՏ 
ազդեցության գործակից ունեցող Ը1 և Ը2 պարբերականներում:

6



ՀԵՏԱԶՈՏՈՒԹՅԱՆ ՆՅՈՒԹԸ ԵՎ ՄԵԹՈԴՆԵՐԸ
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ՀԵՏԱԶՈՏՈՒԹՅԱՆ ԱՐԴՅՈՒՆՔՆԵՐԸ ԵՎ ԴՐԱՆՑ ՔՆՆԱՐԿՈՒՄԸ

Հետազոտության 497 մասնակիցների (168' ԱՍՒս ունեցող և 329' հսկիչ 
խմբի) ընդգրկմամբ իրականացված բազմակի լոգիստիկ ռեգրեսիոն վերլու­
ծության արդյունքները վկայում են, որ միջավայրային մի շարք ռիսկի գործոններ' 
ներառյալ սոցիալ-ժողովրդագրական, պրենատալ և պերինատալ ցուցանիշները, 
վիճակագրորեն էական կապ ունեն աուտիզմի սպեկտրի խանգարումների 
զարգացման հավանականության հետ: Վերլուծության արդյունքները ցույց են
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տալիս, որ արական սեռի երեխաների շրջանում ԱՍԽ զարգացման հավանա­
կանությունն ավելի քան չորս անգամ բարձր է (013=4.211, Շ1 2.33-7.63): ԱՍՒս-ի 
ռիսկի բարձրացման հետ զգալիորեն ասոցացվում են նաև մոր ավելորդ քաշը, 
մագնեզիում-136-ի օգտագործումը, հղիության ընթացքում սթրեսի առկայությունը, 
ինչպես նաև բարդություններով ընթացող հղիությունը: Միևնույն ժամանակ, 
Դյուֆաստոնի օգտագործումը կապված է ԱՍԽ-ի զարգացման ռիսկի նվազման 
հետ (013=0,239, 01 0,06-0,91) (Աղյուսակ 1):

Աղյուսակ 1. Բազմակի լոգիստիկ ռեգրեսիայի արդյունքներ:

Փոփոխական 0(3 ր-արժեքը 2.5% 97.5%
Արական սեռ 4.211 0.000 2.325 7.626
Հղիությունների միջև միջակայքը 0.708 0.033 0.515 0.972
Մայրական քաշի ավելացում 1.203 0.171 0,924 1.566

5.712 0.000 2.335 13.973
Դյուֆաստոն 0.239 0.036 0.063 0.910
Սթրես հղիության 1-ին 
եռամսյակում

10.615 0.001 2.765 40.757

Սթրես հղիության 2-րդ 
եռամսյակում

2.253 0.118 0.813 6.245

Սթրես հղիության 3-րդ 
եռամսյակում

6.710 0.003 1.908 23.601

Սթրես ամբողջ հղիության 
ընթացքում

9.818 0.000 2.941 32.772

Ծննդաբերություն խթանող դեղեր 2.295 0,005 1.294 4.071
Ծննդյան պահին նորածնի հասակ 0.788 0.094 0.596 1.041
Հղիության ընթացքը 
բարդություններով

5.485 0.000 2.753 10.926

բ<0.05 համարվել է վիճակագրորեն նշանակալի այս հետազոտության համար

Վերլուծության համաձայն' հղիությունների միջև երկար միջակայքը կապ­
ված է ԱՍԽ զարգացման հավանականության նվազման հետ (013=0.708, 01 0.52­
0.97): Պերինատալ գործոնների շրջանակում հայտնաբերվել է, որ ծննդաբերութ­
յունը խթանող դեղամիջոցների կիրառումը զգալիորեն բարձրացնում է աուտիզմի 
սպեկտրի խանգարման զարգացման ռիսկը (013=2.295, 01 1.3-4.1), մինչդեռ նո­
րածնի ծննդյան հասակը բացասական կապ է ցուցաբերում ԱՍԽ-ի հավանա­
կանության հետ' վկայելով ռիսկի նվազման միտում (013=0.788, 01 0.6-1.0):

ժառանգական գործոնների վերլուծության մեջ ընդգրկվել է 297 
մասնակից, որոնցից 149-ը ԱՍԽ ախտորոշմամբ, իսկ 148-ը' առանց ԱՍԽ-ի: 
Նկարագրական վիճակագրական վերլուծության արդյունքները ցույց են տվել, որ 
ուսումնասիրված 70 զեներից 24-ում արձանագրված մուտացիաները ոչ միայն
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լայնորեն ներկայացված էին ընտրանքում, այլև վիճակագրորեն նշանակալի 
տարբերություն էին ցուցաբերում դեպք և հսկիչ խմբերի միջև:

15դ11-15ց13 քրոմոսոմային հատվածի գենետիկական վերլուծության 
արդյունքները ցույց են տվել, որ մի շարք գենետիկական մարկերների մուտա­
ցիաների հաճախականությունը զգալիորեն տարբերվում է ԱՍՒս ախտորոշմամբ 
անձանց և հսկիչ խմբի միջև: Մասնավորապես, Տ^Բ1\1-Ւ1132-85, ձ1Բ10ձ, 
GABRBЗ, 0CA2, AԲBA2, աե1Լ2,1|Բ1, 1<ԼԲ13 և ՇՒ1Բ^7 զեներում հայտնաբերված 
մուտացիաները դրսևորել են վիճակագրորեն հավաստի տարբերություններ երկու 
խմբերի միջև: Այս մուտացիաները առավել հաճախ դիտարկվել են ԱՍՒս 
դեպքերում' հետերոգիգոտ և/կամ հոմոգիգոտ ձևով, ինչը թույլ է տալիս ենթադրել 
այս զեների հնարավոր դերակատարումը աուտիզմի սպեկտրի խանգարումների 
զարգացման գործընթացում (նկար 1):
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Նկար 1. Վիճակագրորեն նշանակալի նմուշների բաշխումը 15դ11-15ց13 
քրոմոսոմային հատվածներում:

16բ11 քրոմոսոմային հատվածի վերլուծությունը բացահայտել է մի շարք 
գենետիկ փոփոխություններ, որոնք ասոցացվում են ԱՍՒս-ի հետ: Մասնավո­
րապես LAT, ՏԲԷ1, MAZ, ՏԲՃ6Լ2 և SHANKЗ գենային նմուշները ցուցաբերել են 
վիճակագրորեն խիստ նշանակալի տարբերություններ ԱՍԽ ախտորոշմամբ և 
հսկիչ խմբերի միջև' ԱՍԽ խմբում արձանագրված մուտացիաների բարձր 
հաճախականությամբ: Այս արդյունքները վկայում են նշված զեներում առկա 
մուտացիաների և ԱՍՒս-ի զարգացման միջև հնարավոր սերտ կենսաբանական 
կապի մասին (նկար 2):
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Նկար 2. Վիճակագրորեն նշանակալի նմուշների բաշխումը 16բ11 քրոմոսոմային
շրջանում:
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ՏՒ̂ 1Ա1<2 նմուշների' 16545-Լ19036, 16568-Լ19059, 16553-Լ19044 և 16550- 
ՏԲ0375-Լ19761-ի մոտ: Այս տվյալները հավաստում են, որ նշված գենետիկական 
մարկերները հսկիչ խմբում մուտացիաների առկայություն չեն ունեցել:

Նկար 3. Վիճակագրորեն նշանակալի նմուշների բաշխումը 
11 ց13 քրոմոսոմային շրջանում:
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Հսկիչ «Դեպք

Գենետիկական մուտացիաների սեռային բաշխման վերլուծությունը (նկար 
4) ցույց է տվել տարբերություններ' մուտացիաների առկայության մակարդակում: 
214 ՏԱ ԲԲ1\1-Ւ1132-85 նմուշի դեպքում տղամարդկանց 84.2%-ը մուտացիա չի 
ունեցել, իսկ 15.8%-ը' եղել է մուտացիաներով, մինչդեռ կանանց դեպքում' 
ցուցանիշները եղել են համապատասխանաբար 65.4% և 34.6%, ինչը վկայում է 
կանանց մոտ մուտացիաների բարձր հաճախականության մասին: 202 APBA2 
նմուշում տղամարդկանց 22.5%-ը եղել է առանց մուտացիաների, 76.9%-ը' մեկ 
մուտացիայով և 4.2%-ը' երկու մուտացիաներով, իսկ կանանց դեպքում' 7.7%-ը 
առանց մուտացիաների և 15.4%-ը' երկու մուտացիաներով, ինչը ցույց է տալիս 
երկու մուտացիաների ավելի բարձր հաճախականությունը կանանց մոտ: LAT 
նմուշի դեպքում տղամարդկանց 20.0%-ը իսկ կանանց' 3.8%-ը չեն ունեցել 
մուտացիաներ: ՏԲԱ նմուշում տղամարդիկ 50%-ով եղել են առանց մուտա­
ցիաների և 50%-ով' մեկ մուտացիայով, մինչդեռ կանայք համապատաս­
խանաբար 15.4% և 84.6%:

Ւ11Բ1ԲՅ գենի դեպքում տղամարդկանց 35.8%-ի մոտ մուտացիաներ չեն 
հայտնաբերվել, իսկ 64.2%-ի մոտ արձանագրվել է մեկ մուտացիա: Կանանց 
խմբում համապատասխանաբար այդ ցուցանիշները կազմել են 15.4% և 84.6%: 
1Վ4Բ1<3 գենի նմուշում տղամարդկանց 21.7%-ի մոտ մուտացիաներ չեն 
հայտնաբերվել, մինչդեռ 78.3%-ի մոտ արձանագրվել է մեկ մուտացիա: Կանանց
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Նկար 4. Վիճակագրորեն նշանակալի նմուշների բաշխումն ըստ սեռի:
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սթրեսը կարող է խախտել սինապսների ֆունկցիան' ազդելով պտղի 
սննդանյութերով և թթվածնով մատակարարող գործընթացների վրա, ինչը 
կարող է բացասաբար անդրադառնալ ուղեղի զարգացման վրա և փոխազդել 
գենետիկ գործոնների հետ' մեծացնելով ԱՍԽ հավանականությունը: Ի վերջո, 
մայրական սթրեսը կարողէ ազդել նյարդային զարգացման հիմնական ուղիների 
վրա, ներառյալ ուղեղի աճի, նյարդային կապերի և ֆունկցիոնալության 
ձևավորման գործընթացները: Սթրեսը կարող է ազդել ուղեղի այն շրջանների 
զարգացման վրա, որոնք պատասխանատու են սոցիալական փոխազդեցության, 
հաղորդակցության և կրկնվող վարքագծի համար' ԱՍԽ հիմնական կլինիկական 
հատկանիշների ձևավորման գործում: Սթրեսի և գենետիկական գործոնների 
փոխազդեցությունը կարող է հանգեցնել նշված ուղիների ոչ նորմալ զար­
գացմանը, ինչն իր հերթին մեծացնում է ԱՍՒս-ի զարգացման ռիսկը (Beversdorf 
etal., 2019):

Ստացված տվյալների հետազոտությունների վերլուծությունը բացա- 
հայտեց հղիության բարդությունների և ԱՍԽ զարգացման ռիսկի միջև կարևոր 
առնչություն, որը հատկապես առկա է որոշ գենետիկ մուտացիաների 
համատեղությամբ: Հղիության այս բարդությունները կարող են խախտել ընկերքի 
ֆունկցիան' բերելով պտղի սննդանյութերով և թթվածնով մատակարարման 
նվազման: Բացի այդ, դրանք կարող են մեծացնել մոր օրգանիզմում բորբոքային 
պրոցեսների հավանականությունը, ինչը կարող է ենթարկել պտղին նյարդային 
բորբոքային ռեակցիաների: Հղիության բարդություններից առաջացած օքսի- 
դատիվ սթրեսի բարձրացումը կարող է վնասել զարգացող ուղեղի բջիջները, իսկ 
հորմոնալ անհավասարակշռությունը' խաթարել նյարդային համակարգի նորմալ 
զարգացումը: Բացի այդ, նման բարդությունները կարող են փոփոխել գեն- 
միջավայր փոխազդեցությունները' ուժեղացնելով գենետիկական խոցելիության 
ազդեցությունները և այդպիսով նպաստելով ԱՍԽ զարգացման ռիսկի 
մեծացմանը (Botelho et al., 2024): Շերտավորված վերլուծության արդյունքներն 
արձանագրել են, որ հղիությունների միջև ավելի կարճ միջակայքը, հատկապես 
LAT զենի մուտացիայի առկայության դեպքում, կարող է նպաստել ԱՍԽ ռիսկի 
բարձրացմանը: Կարճ ժամանակային ընդմիջումներով հաջորդող հղիությունները 
կարող են ունենալ կուտակային բացասական ազդեցություն պտղի նյարդաբա­
նական զարգացման վրա (Francis et al., 2021): Մասնավորապես, նման 
հղիություններն ասոցացվում են մայրական օրգանիզմում սննդանյութերի 
(օրինակ' ֆոլաթթվի, երկաթի, վիտամին D-ի) պաշարների սպառմամբ, 
ֆիզիոլոգիական և հոգեբանական սթրեսի բարձրացմամբ, ինչպես նաև հոր­
մոնալ և իմունաբանական հավասարակշռության խախտմամբ: Այս գործոններն 
իրենց փոխազդեցության արդյունքում կարող են խաթարել ընկերքի ֆունկցիան, 
նվազեցնել սննդանյութերի և թթվածնի մատակարարումը պտղին, ինչպես նաև 
բացասաբար ազդել նյարդային խողովակի, սինապտոգենեզի և ուղեղի 
կառուցվածքային կազմավորման վրա:

Բացի այդ, հղիությունների միջև կարճ միջակայքը կարող է խաթարել 
ընկերքի ֆունկցիոնալությունն ու արդյունավետությունը' սահմանափակելով
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սննդանյութերի և թթվածնի բավարար մատակարարումը զարգացող պտղին: 
Հետազոտության մի հետաքրքիր և նշանակալի արդյունք հանդիսացավ այն 
դիտարկումը, որ Դյուֆաստոնի կիրառումը հղիության ընթացքում որոշակի 
գենետիկ մուտացիաների առկայության պայմաններում կապված էր ԼԼՍՒս ռիսկի 
նվազման հետ: Այս տվյալները առաջ են քաշում Դյուֆաստոնի հնարավոր 
պաշտպանիչ և նեյրոէնդոկրին կարգավորիչ ազդեցության ենթադրյալ դերը 
նյարդաբանական զարգացման գործընթացներում: Դյուֆաստոնը, որպես
պրոգեստերոնային հորմոնի անալոգ, կարող է միջամտել նյարդային զարգաց­
ման կասկադային ուղիներին' մոդուլացնելով նեյրոնների աճը, սինապտիկ 
կապերը և բջջային դիմադրողականությունը սթրեսի նկատմամբ, ինչը կարող է 
պայմանավորել դրա պաշտպանիչ ազդեցությունը: Դյուֆաստոնի ազդեցության 
այդ կապի վավերականությունը և դրա ներքին մոլեկուլյար ու բիոքիմիական 
մեխանիզմների մանրամասները ներկայումս բավարար չափով հստակեցված 
չեն: Ի հակադրություն նախորդ դիտարկումների, որոշ ոաումնասիրություններ 
հաղորդվում են, որ նախածննդյան պրոգեստինի ազդեցությունը կարող է 
կապված լինել ԱՍՒս զարգացման հետ (Ա 8է 81., 2018): Հետևաբար, տվյալ 
արդյունքների վավերականությունը հաստատելու և դրա ներքին կենսաբանական 
մեխանիզմները պարզաբանելու համար անհրաժեշտ են հավելյալ լայնածավալ և 
խորքային ուսումնասիրություններ:

ԵԶՐԱԿԱՑՈՒԹՑՈԻՆՆԵՐ
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հատկություններ' ի տարբերություն արական սեռի, ինչը ենթադրում է սեռով 
պայմանավորված տարբեր մեխանիզմների հնարավոր առկայությունը ԼԼՍԽ 
զարգացման մեջ:

5. Արդյունքների վերլուծությունը փաստում է, որ պրենատալ և պերինատալ 
գործոնները' հդիության ընթացքում 1\/^[36-ի օգտագործումը, ծննդաբե­
րությունը խթանող դեղամիջոցների կիրառումը, հղիությունների միջև ավելի 
կարճ ընդմիջումը, մայրական սթրեսը և բարդություններով ընթացող 
հղիությունները կարող են զգալիորեն բարձրացնել ԱՍՒս զարգացման 
ռիսկը' հատկապես որոշակի գենետիկ նախատրամադրվածությունների 
առկայության դեպքում:

6. Ստացված արդյունքների համալիր վերլուծությունը մի կողմից ապացուցում 
է միջավայրային և գենետիկ գործոնների փոխկապակցված դերակատա­
րությունը ԱՍՒս-ի զարգացման պաթոգենեզում, մյուս կողմից' հնարավո­
րություն տալիս նոր կանխարգելիչ ռազմավարություններ մշակել խանգար­
ման վաղ ախտորոշման համար:

ԳՈՐԾՆԱԿԱՆ ԱՌԱՋԱՐԿՈՒԹՅՈՒՆՆԵՐ

Այս հետազոտության արդյունքները կարող են ունենալ կարևոր նշանա­
կություն ուսումնասիրված թեմայի վերաբերյալ հանրային առողջության բարե­
լավմանը միտված միջոցառումների մշակման և կազմակերպման առումով:

1. ՀՀ. Առողջապահության նախարարությանն առաջարկվում է.
■ Մշակել ԱՍՒս ռիսկի գործոնների նվազեցման վերաբերյալ ուղեցույց' 

ապահովելու հղիության ընթացքում սթրեսի կառավարման, հավելա լ 
քաշի կանխման, դեղամիջոցների օգտագործման մոնիթորինգ և 
հսկողություն:

■ Գենետիկ սկրինինգի և խորհրդատվության ինտեգրման գործընթացում 
հանրային առողջության ծրագրերում ներառել ռիսկային ընտանիքների 
վաղ հայտնաբերմանը և նրանց ժամանակին միջամտության ու 
աջակցության ապահովմանը ուղղված միջոցառումների պլան:

■ Ապահովել ԱՍՒս տարածվածության, ռիսկի գործոնների և արդյունքների 
վերաբերյալ տվյալների համակարգված ազգային ռեգիստրի և 
հսկողության համակարգերի ստեղծումը:
2. ՀՀ Կրթության, Գիտության, Մշակույթի և Սպորտի նախարարության 

առաջարկվում է.
■ Բժշկական բարձրագույն և շարունական կրթական ծրագրերում ներառել 

ԱՍՒս ռիսկի գործոնների վերաբերյալ նյութեր:
■ Համապատասխան գերատեսչություների հետ համատեղ աջակցել ԱՍՒս 

գենետիկ և միջավայրային գործոններին նվիրված լայնամասշտաբային 
հետազոտությունների իրականացմանը:
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3. Հանրային առողջապահական գործունեությամբ զբաղվող հասարա­
կական կազմակերպությունների ու բժշկական մասնագիտական ասոցիա­
ցիաներին առաջարկվում է.
■ Կազմակերպել իրազեկման ակցիաներ, մասնագիտական քննար­

կումներ և սեմինարներ' ուղղված հանրության իրազեկվածության բարձ­
րացմանը աուտիզմի սպեկտրի խանգարման և ռիսկի գործոնների 
վերաբերյալ:
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РЕЗЮМЕ

Изучение факторов развития и риска расстройства аутистического спектра 
(РАС) имеет решающее значение, особенно с учетом растущей 
распространенности этого состояния. Эта тенденция оказывает влияние не только 
на самих людей с РАС, но и представляет значительные трудности для их семей и 
общества в целом. Увеличение числа диагнозов отражает отражает необходимость 
более глубокого понимания сложного взаимодействия биологических, 
экологических и социальных факторов, способствующих развитию РАС. Более 
тщательное изучение взаимодействия между генетической 
предрасположенностью и воздействием факторов окружающей среды может 
привести к более индивидуализированным стратегиям профилактики, выявлению 
групп высокого риска и более эффективной политике в области общественного 
здравоохранения.

Целью данного исследования было изучение различных ролей, которые 
играют генетические, пренатальные и перинатальные факторы риска в развитии 
РАС. Кроме того, исследование было направлено на то, чтобы выявить 
возможные взаимодействия между этими факторами, которые могут влиять на 
начало и течение данного состояния. В исследовании приняли участие 497 
человек: 168 детей с РАС и 329 нейротипичных участников. Образцы крови были 
собраны у 149 детей с РАС и у 148 детей из контрольной группы. Множественный 
логистический регрессионный анализ всей выборки показал, что экологические 
факторы риска — включая социодемографические, пренатальные и 
перинатальные —  связаны с вероятностью развития РАС. В работе применялись 
строгие статистические методы с контролем потенциальных смешивающих 
факторов, что обеспечило надёжность полученных результатов.

Установлено, что у мальчиков вероятность развития РАС в четыре раза 
выше, чем у девочек (ОР=4.211, ДИ 2.33-7.63). Несколько материнских 
факторов, включая избыточную массу тела, прием магния и витамина В6, 
психологический стресс и осложнения во время беременности, были связаны с 
повышенным риском развития РАС. В то же время применение препарата 
Дюфастон во время беременности было связано со снижением риска РАС 
(ОР=0.239, ДИ 0.06-0.91), что, возможно, связано с его ролью в поддержании 
гормонального баланса и функции плаценты. Более длительный интервал между 
беременностями также ассоциировался со снижением риска развития РАС 
(ОР=0.708, ДИ 0.52-0.97), что может указывать на важность восстановления и
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оптимизации здоровья матери между беременностями. Среди перинатальных 
факторов использование родостимулирующих препаратов было связано с 
повышенным риском РАС (ОР=2.295, ДИ 1.3-4.1), возможно, изза их влияния на 
уровень стресса у плода и развитие нервной системы. Напротив, больший рост 
новорожденного при рождении ассоциировался со снижением вероятности 
развития РАС (ОР=0.788, ДИ 0.6-1.0). Генетические мутации были выявлены в 
хромосомных регионах 15q11-15q13, 16р11 и 1^13, что указывает на важную роль 
генов 5НА1МК2 и ЗНАЫКЗ. Эти гены участвуют в синаптической передаче и 
нейронной коммуникации, которые являются критически важными процессами в 
развитии мозга. Кроме того, наблюдаются половые различия: предполагается, что 
женщины могут нести большую мутационную нагрузку или иметь иные 
мутационные профили по сравнению с мужчинами, возможно, благодаря 
защитным механизмам, таким как гормональные различия или повышенная 
устойчивость женской нервной системы к повреждениям. Пренатальные и 
перинатальные факторы могут значительно модифицировать риск развития РАС 
при наличии специфической генетической предрасположенности.

Наблюдаемые значимые ассоциации подчеркивают необходимость учета 
как генетических, так и экологических факторов при исследовании РАС. 
Полученные данные не только углубляют наше понимание расстройства, но и 
открывают перспективы для будущих исследований, направленных на изучение 
сложных механизмов взаимодействия между факторами риска. Многоаспектный 
подход, включающий генетический скрининг, мониторинг состояния здоровья 
матери и оценку воздействия внешней среды на ранних этапах жизни, обещает 
повысить эффективность ранней диагностики и персонализированных 
вмешательств. В конечном итоге такие исследования способствуют накоплению 
доказательств в пользу более комплексной и интегративной модели развития РАС 
— модели, которая может служить основой не только для научных изысканий, но 
и для клинической практики и политики общественного здравоохранения.
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ASSESSMENT OF PRENATAL, PERINATAL AND SOME GENETIC RISK FACTORS 
FOR AUTISM SPECTRUM DISORDER

Summary

Researching the development and risk factors of autism spectrum disorder 
(ASD) is crucial, especially given the rising prevalence of the condition. This growing 
trend not only impacts on individuals living with ASD but also places significant 
challenges on their families and society. The increasing rates of diagnosis reflect a 
broader need to understand the complex biological, environmental, and social 
contributors to the disorder. Understanding these factors is key to improving early 
diagnosis, intervention, and support systems for those affected. A deeper insight into 
the interplay between genetic vulnerabilities and environmental triggers may lead to 
more tailored preventive strategies, the identification of highrisk groups, and more 
effective public health policies.

The purpose of the study was to explore the various roles that genetic, prenatal, 
and perinatal risk factors play in the development of ASD. Additionally, it aimed to 
examine how these factors might interact with one another, potentially influencing the 
onset and progression of this condition.

A total of 497 participants were examined: 168 children with ASD and 329 
neurotypical participants. Blood samples were collected from 149 children with ASD 
and 148 controls. Multiple logistic regression analysis of the total sample showed that 
environmental risk factors including sociodemographic, prenatal, and perinatal factors 
were associated with the likelihood of developing ASD. The study utilized rigorous 
statistical methods to control potential confounders and ensure robust findings. These 
results support the view that ASD is not solely determined by genetic predisposition 
but is likely influenced by a range of environmental exposures occurring throughout 
critical developmental windows, particularly during gestation and the perinatal period.

Male children were found to be four times more likely to develop ASD 
compared to females (OR=4.211, Cl 2.33-7.63). Several maternal factors, including 
overweight status, magnesium and vitamin B6 supplementation, psychological stress, 
and complications during pregnancy, were associated with an increased risk of ASD. 
On the other hand, the use of Duphaston during pregnancy was linked to a reduced 
risk of ASD (OR=0.239, Cl 0.06-0.91), potentially reflecting its role in supporting 
hormonal balance and placental function. A longer interval between pregnancies was
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found to be associated with a lower risk of developing ASD (OR=0.708, Cl 0.52-0.97), 
which may indicate the importance of maternal recovery and health optimization 
between gestations. Regarding perinatal factors, the use of laborinducing drugs was 
linked to an increased risk of ASD (OR=2.295, Cl 1.3-4.1), possibly due to their 
influence on fetal stress and neurodevelopment. In contrast, greater birth height was 
associated with a reduced likelihood of developing ASD (OR=0.788, Cl 0.6-1.0), 
highlighting the relevance of birth outcomes as early indicators of developmental 
trajectories.

Genetic mutations have been identified in chromosomal regions 15q1115q13, 
16p11, and 11 q13 associated with ASD, highlighting the important role of the SHANK2 
and SHANK3 genes. These genes are involved in synaptic function and neuronal 
communication, which are critical processes in brain development. Mutations in these 
regions may disrupt neural connectivity and contribute to the core symptoms of ASD, 
such as impaired social interaction and repetitive behaviors. Furthermore, 
genderspecific patterns suggest that women may carry a higher mutational load or 
exhibit distinct mutational profiles compared to men, possibly due to protective 
mechanisms such as hormonal differences or increased resilience in female 
neurodevelopment.

Prenatal and perinatal factors can significantly modify the risk of ASD when 
combined with specific genetic predisposition. Understanding these interactions is 
essential for developing targeted prevention and intervention strategies, especially for 
atrisk populations.

The significant associations observed emphasize the need to consider both 
genetic and environmental factors in ASD research. These findings not only deepen 
our understanding of the disorder but also open up avenues for future studies that 
could further explore these complex interactions. A multifaceted approach that 
includes genetic screening, maternal health monitoring, and earlylife environmental 
assessments holds promise for advancing early diagnosis and personalized 
intervention. Ultimately, studies like this contribute to a growing body of evidence that 
supports a more nuanced, integrative model of ASD development, one that can inform 
not just scientific inquiry, but also clinical practice and public health policy.
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