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ВВЕДЕНИЕ 

Основное направление борьбы с распространением наследственной 

патологии в обществе в течение ряда лет было тесно связано со сложными 

вопросами диагностики врожденных и наследственных болезней и дефектов. 

Достижения различных научных дисциплин — молекулярной и медицинской 

генетики, биохимии, иммунологии и др. — обусловили практическую 

возможность своевременной идентификации значительного числа 

наследственных нарушений обмена веществ. Появились реальные предпосылки 

для подхода к разрешению многообразных задач медицинской и социально-

психологической реабилитации пораженных этой патологией детей. Комплекс 

разработок при этом включает различные способы коррекции наследственных 

дефектов, целенаправленную систему диспансеризации больных детей и их 

ближайших родственников, генетический регистр семей с наследственными 

заболеваниями, эффективное про- и ретроспективное генетическое 

консультирование. 

В отделе врожденных и наследственных заболеваний детского возраста 

МНИИ педиатрии и детской хирургии МЗ России (с 2014г. обособленное 

структурное подразделение - Научно-исследовательский клинический институт 

педиатрии ГБОУ ВПО РНИМУ им. Пирогова Минздрава России)   ведутся 

интенсивные научно-практические разработки различных вопросов 

специализированной медицинской помощи детям с генетически обусловленной 

патологией обмена веществ, в частности, комплексной терапии этих состояний 

и диспансеризации пораженных детей. 

 За истекшие годы под наблюдением клиники находилось более 5000 

детей, в том числе 310 с различными наследственными нарушениями 

соединительной ткани (синдром Марфана, Элерса-Данлоса, 

мукополисахаридозы, несовершенный остеогенез и др.), 430— с 

аминоацидопатиями (фенилкетонурия, гистидинемия, гомоцистинурия, 

тирозипемия, алкаптонурия и др.), 352— с рахитоподобными болезнями 
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(витамин Д-зависимый и Д-резистентный рахит, почечный тубулярный ацидоз, 

болезнь де Тони-Дебре-Фанкони), а также дети с различными генетически 

детерминированными синдромами (Эллиса-ван-Кревельда, Клиппеля-Треноне, 

Франческетти, Голденхара, Рубинштейна-Тейби, Лоуренса-Муна-Барде-Бидля 

и др.), хромосомными   аномалиями и прочими нарушениями. 

Оказание целенаправленной медицинской помощи детям с 

наследственной патологией обмена веществ сопровождалось рядом 

объективных трудностей, к которым можно отнести: 

• большое число нозологических форм, а также относительную 

редкость каждой из них, выраженный клинический полиморфизм 

наследственных нарушений, со значительным числом фено- и генокопий; 

• необходимость использования в процессе диагностики и плановых 

диспансерных осмотров сложных методов лабораторного и функционального 

обследования, рядом которых до настоящего времени не располагает 

практическое здравоохранение; 

• недостаточный уровень знаний практических врачей-педиатров в 

области выявления, лечения и профилактики наследственных болезней у детей. 

Вышеназванные обстоятельства приводили к тому, что почти у 90% 

больных детей истинный диагноз того или иного наследственного поражения 

впервые устанавливался в условиях специализированной клиники. Естественно, 

поэтому, что создание и отработка форм и методов диспансеризации детей с 

наследственной патологией обмена веществ и членов их семей на первом этапе 

включало в качестве неотъемлемого звена — отбор контингентов, подлежащих 

диспансеризации. Первоочередными задачами при этом были разработка и 

внедрение программ активного выявления детей, страдающих 

наследственными нарушениями обмена аминокислот, соединительной ткани, 

рахитоподобными болезнями. 

Диагностические программы базировались на совокупности результатов 

клинико-генеалогического и лабораторно-функционального обследования 
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пробандов. Специфика тест-систем в каждом отдельном случае определялась 

характером патологии. Были внедрены в практику селективные системы 

выявления детей с гистидинемией, галактоземией, гиперлипопротеидемией, 

нарушениями обмена триптофана, различными наследственными поражениями 

соединительной ткани. 

В процессе работы были определены организационные формы текущего 

диспансерного наблюдения за детьми. В первую очередь, это касалось частоты 

наблюдения, которая была строго дифференцирована и тесно зависела от 

характера той или иной патологии, возраста и состояния ребенка. 

Наряду с этим, установлен необходимый на каждом этапе наблюдения 

объем клинико-лабораторных и функциональных методов, включающий, по 

показаниям, осмотры врачей различных узких специальностей (окулиста, 

ортопеда и др.). 

В ходе работы был определен комплекс лечебно-оздоровительных 

мероприятий, способствующих оптимальному развитию детей. При этом 

широко использовались различные виды патогенетической, заместительной, 

корригирующей и симптоматической терапии, когда предпринимались попытки 

нормализации биохимических расстройств без прямого  воздействия  на  

основной  генетический  дефект. 

Лечение наследственных нарушений обмена веществ с известным 

уровнем и характером метаболического блока в качестве необходимого 

компонента включало диетотерапию — исключение или ограничение 

поступления с пищей тех веществ, концентрация которых в крови повышена. 

Так, для построения диеты при фенилкетонурии использовался набор пищевых 

продуктов с низким содержанием фенилаланина; при гомоцистинурии — диета, 

обедненная метионином. В диетическом лечении наследственных 

аминоацидопатий широкое применение нашли специально приготовленные из 

натуральных продуктов белковые гидролизаты, из которых удалена 

определенная аминокислота. В практике лечения детей с фенилкетонурией, в 
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частности, широко использовались такие препараты, как берлофен (ГДР) и 

пофелан (ПНР). 

В диете детей с галактоземией в качестве заменителей женского молока 

успешно применялись безлактозные молочные смеси. В комплексе лечения 

наследственных дефектов обмена веществ особое внимание уделялось 

медикаментозной терапии. Так, в частности, при несовершенном остеогенезе 

лечебно-оздоровительные мероприятия обязательно включали применение 

гормональных препаратов, направленных на стимуляцию 

коллагеинобразования и минерализации костной ткани, в том числе введение 

соматотропного гормона и кальцитрина, витамина Д и его активных 

метаболитов, а также препараты кальция, фосфора, витамины группы В, 

цитраты, антиоксиданты. Применение вышеназванного терапевтического 

комплекса позволило установить высокую степень его эффективности. 

     В медикаментозных способах лечения детей с аминоацидопатиями 

широкое использование нашли витамины, в первую очередь те, из них, которые 

при генных мутациях, сопровождающихся нарушением биосинтеза кофакторов 

и биохимического взаимодействия кофактора с апоэнзимом, выполняют роль 

стимулятора биохимических реакций. 

Очевидным положительным эффектом сопровождалось назначение 

высоких доз витамина Д при рахитоподобных заболеваниях у детей. При этом, 

помимо стандартного использования витамина Д, были применены новые 

биологически активные аналоги. С целью улучшения минерализации костной 

ткани при рахитоподобных болезнях и несовершенном остеогенезе, в клинике 

успешно применялось введение дифосфоновых соединений — 

трихлорметилбифосфоната и оксипропиленбифосфоната. 

При наследственных нарушениях обмена, сопровождающихся 

умственной отсталостью у детей, широкое применение нашли биостимуляторы 

(аминалон, ноотропил, энцефабол и др.), что способствовало восстановлению 

трофических функций, улучшало обменные процессы в нервной ткани и играло 
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ведущую роль в становлении психоречевого и двигательного развития больных 

детей. 

В комплексе терапевтических воздействий успешно использовались 

методы физиотерапии, массаж и санаторно-курортное лечение. 

В последние годы расширились показания к хирургической коррекции 

ряда наблюдаемых в клинике наследственных дефектов обмена веществ. Так, 

успешно проведен ряд оперативных вмешательств по поводу подвывиха 

хрусталика, вторичной глаукомы, отслойки сетчатки при болезни Марфана и 

гомоцистинурии (институт глазных болезней им. Гельмгольца). Накоплен 

определенный положительный опыт ортопедической коррекции генетических 

нарушений костной системы (ЦИТО им. Приорова). 

Особое внимание в системе диспансеризации уделялось проблеме 

медико-социальной помощи детям с наследственной патологией — вопросам 

профориентации и социальной адаптации пробандов. В ходе динамического 

наблюдения получены сведения об удовлетворительной медико-социальной 

адаптации значительного числа наблюдаемых детей. Однако, в этом 

направлении предстоит большая и кропотливая работа в отношении строгой 

индивидуализации подхода к вопросам социальной и медицинской адаптации 

различной категории больных. 

Проведенные исследования позволили впервые четко определить 

медицинские критерии для перевода пробандов, страдающих наследственными 

нарушениями обмена веществ, на инвалидность. 

Система диспансеризации детей с наследственными заболеваниями 

предусматривала осуществление планового динамического наблюдения за 

ближайшими родственниками (родителями, братьями, сестрами) больных 

детей. По отношению к ним применялся весь комплекс клинико-

диагностических средств, который способствовал раннему выявлению 

аналогичных заболеваний, определению состояния гетерозиготного 

носительства, целенаправленной про - и ретроспективной   генетической 

консультации. 
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Дальнейшей перспективой развития системы слежения за семьями с 

наследственными заболеваниями несомненно является создание региональных, 

а затем и общесоюзного генетических регистров, которые должны 

функционировать на основе компьютеризованных сведений о состоянии 

здоровья пробандов и их ближайших родственников. 

 
ГЛАВА 1. КЛИНИЧЕСКАЯ ХАРАКТЕРИСТИКА ГЕНЕТИЧЕСКИХ 

ЗАБОЛЕВАНИЙ 
 
 
1.1. Соединительнотканная патология и несовершенный остеогенез 
 
 

К наследственным болезням соединительной ткани относятся 

следующие синдромы:  Марфана, гомоцистинурия, мукополисахаридоз. 

Исходные показатели состояния здоровья пробандов выявили нарушения 

их физического, нервно-психического развития, высокую частоту 

интеркуррентных заболеваний и другие отклонения, представленные в табл. 1, 

2, 3.  

Таблица 1. Патология глаз, сердечно-сосудистой системы и скелета у 

наблюдавшихся пробандов с болезнью Марфана (N = 52) 

Характер поражения Кол-вобольных 

Пролапс митрального 

клапана 

52 

Аневризматическое 

расширение аорты до4-

37 

Психическое развитие  пр.нормы 

Отсутствие аневризмы 

аорты 

11 

Подвывих хрусталиков 45 

Вторичная глаукома 5 

Отслойка сетчатки 3 

Катаракта 4 

Отсутствие глазной 

патологии 

6 

Деформации грудной 

клетки 

41 
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Кифосколиозы 50 

Плоскостопие 52 

Характер поражения Кол-вобольных 

Пролапс митрального 

клапана 

52 

Аневризматическое 

расширение аорты до4-
37 

Психическое развитие 
 пр.нормы 

Отсутствие аневризмы 

аорты 
11 

Подвывих хрусталиков 
45 

Вторичная глаукома 
5 

Отслойка сетчатки 
3 

Катаракта 4 

Отсутствие глазной 

патологии 
6 

Деформации грудной 

клетки 
41 

Кифосколиозы 50 

Плоскостопие 52 
 

Тщательный контроль за детьми, страдающими наследственными 

заболеваниями соединительной ткани позволил установить 

дифференцированную частоту динамического диспансерного наблюдения за 

ними в зависимости от формы патологии, возраста и состояния здоровья 

ребенка. 
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        Таблица 2. Поражение ведущих органов и систем у пробандов с 

гомоцистинурией 

Характер поражения ведущих органов и тканей 
Количество больных 

систем 

Орган зрения 
Подвывих и вывих хрусталиков 10 

Вторичная глаукома 8 

ЦНС 

Интеллектуальное 
недоразвитие 

легкой 
3 

степени 
    

средней степени 1 

тяжелое 6 

Спастический гемипарез 1 

Спастический гемипарез 1 

Сердечно-
сосудистая 
система 

Артериальная гипертензия 2 

Дистрофические изменения миокарда (по данным 
клиники и функциональных методов 

исследования) 
5 

Опорно-
двигательный 

аппарат 

Костные деформации 

легкие 3 
средней степени 5 

тяжелые 2 

Диффузный остеопороз 6 
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Таблица  3. Поражение ведущих органов и систем у пробандов с 

мукополисахаридозами (N=32) 

Характер поражения ведущих органов и 
систем 

Количество больных 

Орган зрения 
Помутнение роговицы 28 

Глаукома 4 

Интеллектуальное недоразвитие 

ЦНС 

легкой ст. 3 

средней ст. 4 

тяжелое 13 

Нормальный 
интеллект 

12 

Сердечно-сосудистая 
система 

Дефект 
межпредсердной 1 

перегородки 

    

Утолщение эндо- и 
миокарда 

29 

(по данным ЭХО—
КГ) 

Опорно-
двигательный 

аппарат 

Тугоподвижность  
крупных   и   мелких 

29 
суставов 

  

Состояние 
паренхиматозных 

органов 
Гепатоспленомегалия 29 

Орган слуха Снижение слуха 11 

 

Так, при болезни Марфана частота специального наблюдения составляла 

в среднем не менее двух раз в год. При этом обязательно проводилась 

клиническая оценка состояния ведущих органов и систем организма, 

физического и психомоторного развития. Наряду с педиатром, дети 

осматривались окулистом, кардиологом и хирургом-ортопедом и психологом. 
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При гомоцистинурии и мукополисахаридозах частота специального 

наблюдения составляла также не реже 2-х раз в год. При этом в осмотры 

специалистов обязательно включались плановые консультации психоневролога 

и психолога (при мукополисахаридозах). Широко использовались рентгено-

функциональные и лабораторные методы обследования: рентгенография 

области сердца, позвоночника и трубчатых костей, ЭКГ, ФКГ, ЭХО-

кардиография, ЭЭГ, ЭХО-ЭГ. Особое внимание было обращено на получение 

информации о метаболизме соединительной ткани и других основных видах 

обмена — белкового, минерального, углеводного, жирового.  

В процессе диспансерного наблюдения применялись разработанные 

комплексы лечебно-оздоровительных мероприятий, направленные на 

оптимальное развитие детей. При болезни Марфана назначалось 

медикаментозное лечение, ставящее своей целью нормализацию или 

стабилизацию патологического процесса в сердечно-сосудистой и центральной 

нервной системах, органе зрения: использовались B-адреноблокаторы (обзидан 

и пр.), препараты калия (панангин, оротат калия и др.), широкий спектр 

витаминотерапии (А, группы В, С, Е и др.). Для улучшения физического 

развития детей, уменьшения диссоциации массо-ростовых параметров, а также 

для подавления секреции и выброса соматотропного гормона применялись 

высокожировые энпиты. По показаниям назначались массаж и лечебная 

физкультура. С целью достижения стойкой реабилитации, дети направлялись в 

специализированные санатории для больных с заболеваниями опорно-

двигательного аппарата и сердечнососудистой системы. Большое внимание 

уделялось санации хронических очагов инфекции носоглотки и ротовой 

полости. По показаниям использовались хирургические методы лечения 

опорно-двигательной, сердечно-сосудистой системы, органа зрения.  

При гомоцистинурии в комплексе витаминотерапии широко 

использовались большие дозы витамина Bs (100— 500 мг/сут.), постоянно 

применялись небольшие дозы мягкодействующих антикоагулянтов (аспирин —

0,02 мг/кг массы тела, проводилась антиглаукоматозная и различные виды 
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симптоматического лечения (гипотензивные, противовоспалительные, 

ноотропы и пр.). Большое внимание уделялось применению специально 

разработанных диет с низким содержанием метионина (для больных с В6 — 

резистентной формой гомоцистинурии).  

При мукополисахаридозах назначалась терапия, способствующая 

нормализации или стабилизации патологического процесса в опорно-

двигательном аппарате, сердечнососудистой и центральной нервной системе, 

паренхиматозных органах, глазах, органе слуха. Для этого использовался 

широкий спектр витаминотерапии и препаратов, улучшающих деятельность 

ЦНС (аминалон, ноотропил, пантагам и др.).  

С целью улучшений показателей физического развития больных 

применялись карнитин-хлорид, инъекции соматотропного гормона, 

диетотерапия, в частности, высокобелковые энпиты. Широко использовались 

препараты, нормализующие структуру коллагена (купренил). Назначением 

рибоксина, панангина, пангамата кальция, эссенциал-форте преследовалась 

цель улучшить состояние сердечно-сосудистой системы и паренхиматозных 

органов.  

В комплекс терапевтических воздействий, как правило, включались 

также физиотерапевтические процедуры, в частности, электрофорез с лидазой 

на область пораженных суставов. Перспективным направлением в лечении 

мукополисахаридозов следует считать операции плазмафереза, 

способствующие освобождению организма от чрезмерного количества ГАГ и 

введению с нативной донорской плазмой отсутствующего фермента. 

Динамическое диспансерное наблюдение позволило оптимизировать состояние 

здоровья детей. Установлена определенная положительная динамика в их 

физическом и нервно-психическом развитии. Наряду с этим по всем 

нозологическим формам выявлялось увеличение почти вдвое числа не 

болеющих в течение года пробандов. Целенаправленная диспансеризация 

способствовала также стабилизации основного патологического процесса, о 

чем свидетельствовало состояние ведущих органов и систем. Проводимое в 
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плановом порядке хирургическое вмешательство (удаление смещенных 

хрусталиков, грыжесечение, операции на клапанах сердца и аорте, 

торакопластика, аденотонзиллэктомия и пр.) на фоне комплексной 

общеукрепляющей терапии, как правило, имели благоприятный исход (в 26 

случаях из 32).  

Большое внимание обращалось на вопросы социальной адаптации, 

сведения о которой были получены на основе психологического обследования 

детей с данной патологией. В соответствии с уровнем интеллектуального 

развития была произведена оценка состояния психических функций детей. Для 

детей с гомоцистинурией и мукополисахаридозом, имеющих задержку 

умственного развития был применен «профиль психического развития», 

интеллектуально сохранные дети исследовались нейропсихологическими 

методами. На основании результатов обследовании,  личных бесед с 

пробандами, а также при анализе ответов на специально разработанные анкеты 

всем детям были даны рекомендации и прогноз дальнейшего развития. Всем 

больным среднего и старшего школьного возраста были даны индивидуальные 

консультации по наиболее оптимальной для их состояния здоровья 

профориентации.  

Анализ проведенных исследований свидетельствовал об адекватной 

профориентации и хорошей социальной адаптации больных с наследственными 

заболеваниями соединительной ткани и, в первую очередь, пробандов с 

синдромом Марфана и больных с I — V и VI типами мукополисахаридозов. Из 

23 больных, достигших взрослого состояния, 11 пробандов закончили средние 

школы, 3 — получили среднее специальное (гуманитарное) образование, 9— 

высшее (7— гуманитарное, 2— техническое). Из 23 лиц —22 удовлетворены 

своими профессиями.  

Из 19 взрослых больных с синдромом Марфана 7 состояло в браке и 

имели 8 детей, из которых 5 также страдали болезнью Марфана, 3— здоровы. 

Все эти семьи получили медико-генетическую консультацию и были 

ознакомлены с высоким (50%) генетическим риском для будущего потомства. 
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Взрослые лица с гомоцистинурией и мукополисахаридозами в браке не 

состояли. Результаты текущего диспансерного наблюдения позволили 

отработать медицинские критерии для перевода больных детей — 

подросткового возраста и взрослых лиц на инвалидность. При болезни 

Марфана, как и при других заболеваниях, наличие подвывиха хрусталика, 

аневризмы аорты (3,5—4 см) служили показаниями для перевода на 

инвалидность III группы; подвывих хрусталиков, осложненный вторичной 

глаукомой, аневризма аорты (5 см) являлись критериями инвалидности II 

группы, а подвывих хрусталика, осложненный отслойкой сетчатки, аневризма 

аорты (6 см и более) были показанием для перевода детей па инвалидность I 

группы.  

При гомоцистинурии — прогрессирующая вторичная глаукома, не 

поддающаяся терапевтическим и хирургическим воздействиям, являлась 

показанием для перевода на инвалидность II группы. Выраженное 

интеллектуальное недоразвитие с приступами неадекватной агрессии, очаговая 

неврологическая симптоматика, приводящая к обездвиживанию больного и 

невозможности самостоятельного обслуживания, тяжелая артериальная 

гипертензия, не поддающаяся обычному лечению — служили показанием для 

перевода пробанда на I группу инвалидности. При мукополисахаридозах — 

тугоподвижность крупных суставов, ограничивающая возможность движений, 

производственной деятельности и самообслуживания — были критериями для 

перевода на инвалидность II группы. Сочетанные тяжелые поражения 

жизненно важных систем — сердечно-сосудистой, ЦНС, зрения — при 

различных наследственных поражениях соединительной ткани — являлись 

бесспорными показаниями для перевода детей на I группу инвалидности. 

Особенностью данной системы диспансеризации являлось активное 

наблюдение не только за больным ребенком, но и его ближайшими 

родственниками, что создавало основу для своевременного выявления у них 

аналогичной патологии, состояния гетерозиготного носительства, 

целенаправленного медико-генетического консультирования семей.  
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Плановое обследование 36 родственников детей с болезнью Марфана 

позволило выявить у 12 из них, в том числе 6 детей, аналогичные заболевания. 

Все дети были госпитализированы в отдел врожденных и наследственных 

заболеваний для проведения полного клинического обследования и лечения. 

Следует отметить, что у всех выявленных больных диагноз впервые был 

поставлен в специализированной клинике. В процессе наблюдения за 9 

ближайшими родственниками детей с гомоцистинурией (8 родителей, I сибс) у 

обследованного брата одного из пробандов была заподозрена гомоцистинурия, 

подтвердившаяся при последующей госпитализации в клинику. Среди 

находившихся под наблюдением родственников детей с различными формами 

мукополисахаридозов было 28 родителей и 5 сибсов. Среди последних — 

больных не обнаружено. Облигатная гетерозиготность 14 супружеских пар при 

синдромах Гурлер, Санфилиппов и Марото-Лами была объективно установлена 

определением активности соответствующих лизосомных гидролаз в лейкоцитах 

крови родителей.  

Таким образом, результаты проведенной работы позволяют утверждать, 

что динамическое диспансерное наблюдение за детьми, страдающими 

различными формами наследственных поражений соединительной ткани 

способствует стабилизации основного патологического процесса, улучшению 

физического, нервно-психического развития детей, снижению уровня 

интеркуррентных заболеваний, своевременному выявлению аналогичной 

патологии среди членов семьи пробандов, целенаправленному генетическому 

консультированию. 

Несовершенное костеобразование (НК) занимает особое место в группе 

наследственных заболеваний опорно-двигательного аппарата. Это обусловлено 

относительно высокой частотой патологии (1:1000 среди больных 

ортопедического профиля), тяжестью поражения скелета при сохранном 

интеллекте больных, клиническим полиморфизмом болезни и сложностью ее 

патогенеза. 
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В отделе врожденных и наследственных заболеваний института НК 

изучается более 30 лет. За это время под наблюдением находилось 327 

больных. Были разработаны клинико-биохимические критерии различных 

вариантов заболевания, принципы дифференциальной диагностики НК и 

фенотипически схожих болезней, исследовано состояние минерального обмена 

г больных НК. 

Получение новых данных о патогенезе НК, свидетельствующих о 

первичном вовлечении в патологический процесс соединительной ткани (в 

основном коллагенового матрикса), позволило впервые разработать 

патогенетически оправданное лечение этой тяжелой патологии. 

Возможность эффективной лечебной помощи детям, страдающим НК, 

стала основой для разработки системы диспансерного наблюдения за больными 

НК и членами их семей. 

Основная часть наблюдаемых больных была в возрасте 5—15 лет. Лишь 

19 детей с тяжелой врожденной формой НК поступили под диспансерное 

наблюдение до 4 летнего возраста. 

Исследование исходных показателей состояния здоровья детей с НК 

позволило установить, что для большинства пробандов было характерно 

значительное отставание в физическом развитии. При этом у всех больных 

выявлялись отчетливые деформации скелета в том числе  средней тяжести и 

тяжелые. Двигательная активность у большинства детей была резко 

ограничена; 21 из них из-за тяжелых деформаций скелета были неспособны к 

самостоятельному передвижению. Для всех  пробандов был характерен болевой 

синдром, по выраженность его варьировала — от периодических умеренных 

болей в местах бывших переломов до постоянных болей по всей длине 

трубчатых костей и позвоночнике, усиливавшихся при минимальной нагрузке. 

Тяжесть деформаций скелета, двигательная активность и характер 

болевого синдрома зависели от количества и частоты перенесенных переломов 

конечностей. Так как общее количество переломов зависело от возраста 
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ребенка, тяжесть состояния больных оценивалась по средней частоте 

переломов в год. 

Интеллектуальное развитие у больных НК, как правило, было в пределах 

нормы, а у ряда детей отмечалось опережение сверстников по темпам 

психического развития. Однако, для большей части пациентов (в первую 

очередь для больных с грубыми деформациями) были свойственны нарушения 

эмоционально-волевой сферы (эмоциональная лабильность) и особенности 

развития (наличие комплексов, замкнутость, агрессивность), снижение 

работоспособности и нейродинамического компонента деятельности.  

Тщательный контроль  детей, страдающих НК, позволил установить 

частоту динамического наблюдения за ними и определить комплекс 

необходимых на каждом этапе наблюдения диагностических мероприятий. При 

этом проводилась клиническая оценка состояния опорно-двигательного 

аппарата, физического и психомоторного развития, желудочно-кишечного 

тракта, сердечно сосудистой системы, функционального состояния почек. 

Широко использовались функциональные и лабораторные методы 

исследования (эзофагогастродуоденоскопия, ЭКГ, ФКГ, ЭХО — кардиография 

и др.) Оценка нервно-психического статуса, помимо клинических данных, 

базировалась на результатах ЭЭГ и ЭХОЭГ. Особое внимание обращалось на 

ультразвуковое исследование костной ткани (не реже 1 раза в 6 мес.), 

рентгенографию скелета (1 раз в год), определение показателей минерального 

обмена и соединительной ткани (почечная экскреция гликозаминогликанов и 

оксипролина —1 раз в 3—6 месяцев), плановые консультации ортопеда и 

психолога (не реже 1 раза в год). 

В процессе диспансерного наблюдения применялся разработанный 

комплекс лечебно-оздоровительных воздействий, способствующий 

оптимальному развитию детей. Для улучшения физического развития детей 

применялась диетотерапия, в частности высокобелковые энпиты. Критериями 

эффективности проводимого лечения служили: снижение частоты переломов не 

менее, чем в 2 раза; уменьшение или исчезновение болевого синдрома; 
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нарастание плотности костной ткани (по данным эхоостеометрии); тенденция к 

нормализации показателей физического развития. Для улучшения социальной 

адаптации и профориентации  детей была предложена система 

реабилитационных мероприятий.  

Результаты проведенной работы свидетельствуют о том, что 

динамическое диспансерное наблюдение позволило оптимизировать состояние 

здоровья  детей, находящихся на диспансерном  учете. 

 

1.2. Наследственные миопатии и митохондриальные заболевания 
 

Наследственные заболевания нервной системы  составляют весомую 

долю среди моногенных заболеваний и в структуре неврологической 

патологии, особенно детского и юношеского возраста [24]. Помимо высокой 

распространенности этих заболеваний их медико-социальная значимость 

обусловлена тяжестью течения и высоким уровнем инвалидизации, 

существенным ограничением продолжительности жизни, фертильности [11]. 

Миопатии — обобщённое название множества заболеваний мышечной 

системы (главным образом, скелетной мускулатуры), обусловленных 

нарушением сократительной способности мышечных волокон и 

проявляющихся мышечной слабостью, уменьшением объёма активных 

движений, снижением тонуса, атрофией, иногда псевдогипертрофией. [3].  

 Точная диагностика миопатий сложна, во многих случаях необходима 

биопсия мышц, практически во всех случаях обязателен углублённый 

семейный анамнез.  

Диагностика, лечение, уход, социальная адаптация этих больных 

представляют значительные трудности. Без кардинальных изменений в 

организации лечебно-диагностических  и реабилитационных мероприятий в 

этой области, медицина не будет готова к вызовам современной науки.             

Особое значение приобретает изучение особенностей познавательной 

деятельности детей и подростков с наследственными миопатиями, подбор 
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методов дифференцированной нейропсихологической диагностики и   

разработка программ адекватной психолого-педагогической коррекции. 

Клинические характеристики  наследственных  миопатий. 

Обычно выделяют первичные (наследственные) и вторичные миопатии. 

Первые включают в себя врождённые структурные миопатии, 

прогрессирующие мышечные дистрофии и метаболические миопатии. Вторые 

объединяют поражения мышц при различные системных заболеваниях 

(коллагенозы, эндокринные нарушения и пр.). 

Слабость мышц при миопатиях обычно симметрична, более выражена в 

проксимальных отделах, чем в дистальных, и может наблюдаться в мышцах 

лица, шеи и глотки. При некоторых формах определённые группы мышц 

бывают поражены асимметрично либо преобладает слабость в дистальных 

отделах. Слабость мышц может приводить к нарушениям ходьбы, вызывать 

трудности при подъёме по лестнице, вставании из положения сидя или лёжа, 

удержании предметов или вытянутых вперёд рук, причёсывании. В случае 

выраженной слабости пациенты вынуждены пользоваться вспомогательными 

средствами или посторонней помощью. 

В большинстве случаев слабость мышц при миопатии носит стойкий 

характер, но иногда она бывает эпизодической (например, при 

дискалиемических параличах). В некоторых случаях она проявляется или 

усиливается при физической нагрузке (метаболические миопатии и миастения) 

или изменять свою выраженность в течение дня (миастения). 

Врожденные структурные миопатии – обширная группа нервно-

мышечных заболеваний с дебютом, в большинстве случаев, в детском и, реже в 

зрелом возрасте. Болезни носят преимущественно семейный и, изредка, 

изолированный спорадический характер. Для болезней этого класса 

свойственны медленно прогрессирующий тип течения и определенная 

морфологическая основа - структурные специфические изменения в мышечных 

волокнах. Одними из наиболее рано описанных и самых распространенных на 
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сегодняшний день форм врожденных миопатий  являются болезнь 

центрального стержня и немалиновая миопатия [61] . 

Клиническая картина сходна для всех врождённых структурных 

миопатий. Дети рождаются с низким мышечным тонусом и слабостью лицевой 

мускулатуры. Иногда развивается дыхательная недостаточность. В 

подростковом периоде, как правило, развивается сколиоз.  

 Классификация врожденных структурных миопатий была дана  Hans H. Goebel 

[61]. 

1. «Классические» врожденные миопатии: 

• Болезнь центрального стержня 

• Миопатия с множественными стержнями 

• Немалиновая миопатия 

• Центронуклеарная (миотубулярная) миопатия 

• Миопатия с диспропорцией типа мышечных волокон 

2. Общепринятые врожденные миопатии. 

3. Сомнительные врожденные миопатии. 

Врожденные мышечные дистрофии характеризуются постепенным 

нарастанием слабости и атрофии мышц. Заболевание описано во всех странах 

мира, встречается с частотой 1: 25 000 населения, в 35—40% случаев носит 

семейный характер. Различные формы прогрессирующих мышечных 

дистрофий могут наследоваться аутосомно-доминантно, аутосомно-

рецессивно, рецессивно, сцепленно с Х-хромосомой [32]. 

Основные патоморфологические изменения при прогрессирующих 

мышечных дистрофиях происходят в мышцах. Они выражаются в атрофии 

отдельных мышечных волокон.  

В группу прогрессирующих мышечных дистрофий относят заболевания, 

различающиеся по времени появления клинических симптомов, 

преимущественной локализации мышечных атрофии, характеру их 

распространения, темпу нарастания патологических изменений и типу 

наследования [2]. 
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1. Псевдогипертрофическая форма Дюшенна. Это наиболее часто 

встречающаяся форма миопатии, сцепленная с полом. Болеют мальчики. 

Заболевание начинается в первые пять лет жизни ребенка. Клинически 

проявляется атрофией мышц тазового пояса и проксимального отдела ног. При 

этой форме миопатии в той или иной степени страдает головной  мозг, что 

проявляется умственной отсталостью ребенка.  

2. В 1955 г. Беккер описал легкий вариант миопатии, сцепленной с полом, 

который носит его имя. Заболевание начинается в возрасте после 20 лет. 

Проявляется псевдогипертрофией икроножных мышц и медленно 

развивающимися атрофиями мышц тазового пояса и бедер. Интеллект при этой 

форме не страдает.  

3. Форма Эрба наследуется аутосомно-рецессивно. Встречается в трех 

вариантах — раннем, типичном и позднем. Из них наиболее частый типичный, 

юношеский вариант. У больных, обычно на втором десятилетии жизни, 

развивается слабость мышц тазового пояса и проксимального отдела нижних 

конечностей, а затем и их атрофия.  

4. Плечелопаточно-лицевая форма Ландузи—Дежерина. Это наиболее 

легкая форма заболевания. Наследуется аутосомно-доминантно. Начинается в 

возрасте 15—20 лет, прогрессирует очень медленно и мало влияет на 

трудоспособность больных.  

Другие формы миопатии встречаются значительно реже.  

Большинство форм прогрессирующих мышечных дистрофий не 

сопровождается снижением интеллекта. Больные критически относятся к 

своему дефекту. Иногда наблюдаются выраженные эмоциональные 

нарушения в виде повышенной раздражительности, подавленности 

настроения, замкнутости. Большинство больных успешно обучаются по 

программе массовой школы. 
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Метаболические миопатии 

Различные нарушения метаболизма могут также быть причиной 

врожденного поражения мышц,  выраженного в виде изолированных миопатий 

или мультисистемных заболеваний. Наиболее часто при этом в качестве 

этиопатогенетического фактора миопатий выступают нарушения обмена 

гликогена и липидов или дисфункции митохондрий.  

Митохондриальные изменения при врожденных миопатиях. 

В последнее время проводятся исследования роли митохондрий и 

митохондриальной дисфункции при различных заболеваниях. Наибольшее 

количество митохондрий содержится в мышечной ткани, поэтому особенно 

важным является изучение митохондриальных изменений именно при нервно-

мышечных заболеваниях. Митохондриальные изменения при нервно-

мышечных заболеваниях в основном встречаются при первичном поражении 

митохондриальной ДНК, то есть при митохондриальных миопатиях и 

энцефаломиопатиях. 

Энергообмен, как на уровне целостного организма, так и на уровне 

отдельной клетки, представляет собой грандиозный комплекс процессов, 

сложнейшим  и тончайшим образом организованных в пространстве и времени, 

и обеспечивающих фактически  все стороны жизнедеятельности живой 

материи. Ясно, что нарушения клеточного энергообмена, в основе которых, в 

первую очередь,  лежит митохондриальная недостаточность, ведут к широкому 

спектру клинических проявлений. Эти проявления  зависят от степени 

вовлеченности в патологический процесс различных тканей и органов – от 

умеренного повышения утомляемости до тяжелых энцефалопатий и 

полиневропатий при поражении нервной системы, от умеренных поражений 

ритма до дилатационных кардиомиопатий в кардиологии, от слабовыраженной 

мышечной слабости до грубых миопатических изменений в миологии [32]. 

Интенсивное изучение признаков болезней клеточной энергетики 

приводит к важному выводу – распространенность состояний, связанных с 

митохондриальной недостаточностью не ограничивается наследственными 
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синдромами, вызываемыми мутациями генов, непосредственно ответственных 

за митохондриальные белки. Умеренные нарушения клеточной энергетики 

могут не проявляться в виде самостоятельного заболевания, однако 

сказываются на характере течения других болезней. Широчайший круг других 

заболеваний включает в себя те или иные нарушения клеточной энергетики, как 

вторичные звенья патогенеза. Среди таких заболеваний: синдром хронического 

утомления, мигрени, кардиомиопатии,  гликогенозы,  болезни соединительной 

ткани, диабет, рахит  и многие другие [32]. 

При морфологическом исследовании мышечных биоптатов у пациентов 

со многими нервно-мышечными заболеваниями довольно часто выявляются 

признаки митохондриальных нарушений в виде увеличения количества 

митохондрий в мионах и изменения их активности [30-33].  

У части детей с врожденными структурными миопатиями и врожденной 

мышечной дистрофией выявляется митохондриальная недостаточность, что 

проявляется повышением концентраций пирувата и лактата в крови, снижением 

активности ключевых митохондриальных ферментов лимфоцитов крови и 

обнаружением «шероховатых» («рваных») красных волокон (RRF) в биоптате 

мышечной ткани. 

Прогностическими признаками характера течения врожденных 

структурных миопатий и врожденных мышечных дистрофий являются: 

наличие, количество и выраженность «шероховатых»  красных волокон в 

скелетной мышечной ткани, гистохимические изменения активности 

сукцинатдегидрогеназы и цитохромоксидазы в мышечной ткани, 

цитохимические изменения активности сукцинатдегидрогеназы, альфа-

глицерофосфатдегидрогеназы, глутаматдегидрогеназы, лактатдегидрогеназы 

лимфоцитов, высокие уровни лактата и пирувата крови. 

У детей с врожденными миопатиями биохимические и цитохимические 

признаки полисистемных  митохондриальных изменений, ультраструктурные 

повреждения митохондрий в мышцах характеризуют развитие нарушений 

тканевого энергообмена и неблагоприятное течение заболевания. Развитие у 
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части детей с врожденной структурной миопатией «центрального стержня» 

феномена «шероховатых» красных волокон отражает компенсаторный 

потенциал размножающихся митохондрий [4]. 

Митохондриальная патология и проблемы патогенеза психических 
нарушений. 

На сегодняшний день существует достаточное число доказательств 

участия нарушения энергетических процессов в патогенезе психических 

заболеваний [31]. 

Различия в пороговой чувствительности тканей к недостаточности 

продукции АТФ накладывает существенный отпечаток на клиническую 

картину митохондриальных болезней. В этом отношении в первую очередь 

представляет интерес нервная ткань как наиболее энергозависимая. От 40 до 

60% энергии АТФ в нейронах тратится на поддержание ионного градиента на 

их наружной оболочке и осуществление передачи нервного импульса. Поэтому 

нарушения функции центральной нервной системы при классических 

«митохондриальных болезнях» имеют первостепенное значение и дают 

основание называть основной симптомокомплекс «митохондриальными 

энцефаломиопатиями». Клинически на первый план при этом вышли такие 

мозговые нарушения, как умственная отсталость, судороги и 

инсультоподобные эпизоды. Выраженность этих форм патологии в сочетании с 

тяжелыми соматическими расстройствами может быть настолько большой, что 

другие, более мягкие нарушения, связанные, в частности, с личностными или 

эмоциональными изменениями, остаются в тени. 

Достаточно часто развитию классических признаков митохондриального 

заболевания предшествуют умеренно выраженные психические расстройства. 

Поэтому больные могут первоначально наблюдаться у психиатров. В этих 

случаях другие симптомы митохондриальной болезни (фотофобия, повышенная 

утомляемость, мышечная слабость и др.) иногда расцениваются как 

психосоматические нарушения [52,57,68].  
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Трудности в установлении истинной роли психических расстройств при 

рассматриваемых болезнях бывают связаны также с тем, что психиатрические 

симптомы и синдромы могут расцениваться в одних случаях как реакция на 

трудную ситуацию, в других — как следствие органического поражения 

головного мозга (в последнем случае термин «психиатрия» вообще не 

используется). 

По материалам ряда обзоров [52,56,57] приведем список психических 

нарушений, описанных у больных с подтвержденными формами 

митохондриальных заболеваний. Эти нарушения можно разделить на три 

группы. 

I. Психотические расстройства — галлюцинации (слуховые и 

зрительные), симптомы шизофрении и шизофреноподобных состояний, 

делирий. В ряде случаев указанные расстройства следуют за 

прогрессирующими когнитивными нарушениями.  

II.  Аффективные и тревожные расстройства — биполярные и 

униполярные депрессивные состояния (они описываются наиболее часто), 

панические состояния, фобии.  

III.   Когнитивные нарушения в виде синдрома дефицита внимания с 

гиперактивностью. Этот синдром был описан не только у больных с диагнозом 

«митохондриального» заболевания, но и у их родственников. Описан [71], в 

частности, случай, когда заболевание, в основе которого лежала делеция одной 

нуклеотидной пары митДНК в области гена транспортной РНК, впервые 

проявилось в школьные годы у мальчика в виде синдрома дефицита внимания с 

гиперактивностью. Прогрессирование митохондриальной энцефаломиопатии 

привело к смерти этого больного в возрасте 23 лет. 

IV.  Расстройства личности. Такие расстройства были описаны в ряде 

случаев с подтвержденным молекулярно-генетическими исследованиями 

диагнозом. Как правило, расстройства личности развиваются после 

когнитивных нарушений. Описан случай аутизма у больного с точковой 

мутацией митДНК в области гена транспортной РНК [63].  
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Общие признаки, характерные для митохондриальных и психических 

заболеваний. 

Речь идет об определенном клиническом сходстве некоторых 

психических заболеваний и митохондриальных синдромов, а также общих 

типах их наследования. 

Прежде всего, обращают на себя внимание данные о превалировании 

случаев наследования по материнской линии некоторых психических 

заболеваний, в частности биполярных расстройств [65]. Существует также 

тенденция к материнскому типу наследования и у больных шизофренией 

[62,70]. 

Косвенным подтверждением связи митохондриальных и некоторых 

психических заболеваний, является также тенденция к цикличности их 

клинических проявлений [49,58,64,66,74]. В отношении таких болезней, как 

биполярные расстройства, это общеизвестно. Однако в настоящее время и в 

митохондриологии начинают накапливаться данные об ультра- циркадианных и 

сезонных ритмах клинических проявлений дизэнергетических состояний. 

Наконец, рассматриваемое сходство двух групп заболеваний выступает в 

сопутствующих их соматических признаках. Такие,  хорошо знакомые 

психиатрам психосоматические симптомы, как нарушения слуха, мышечная 

боль, утомляемость, мигрени, синдром раздраженного кишечника [53,54, 

59,57,67,69] постоянно описываются в симптомокомплексе митохондриальных 

заболеваний. Как пишут A. Gardner и R. Bоles [58], «если митохондриальная 

дисфункция является одним из факторов риска развития некоторых 

психиатрических заболеваний, эти коморбидные соматические симптомы 

скорее могут быть следствием именно митохондриальной дисфункции, а не 

проявлением «коммуникативного дистресса», «ипохондриального паттерна» 

или «вторичного приобретения». 

В заключение укажем еще на одно сходство: определяемое с помощью 

магниторезонансной томографии повышение плотности белого вещества 

отмечается не только при биполярных аффективных нарушениях и большой 
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депрессии с поздним дебютом [47], но и в случаях развития ишемических 

изменений при митохондриальных энцефалопатиях [48].  

Таким образом, в современной литературе имеются определенные 

доказательства существенной роли митохондриальных нарушений в патогенезе 

психических расстройств. С другой стороны,  у половины больных с 

классическим митохондриальным синдромом выявляется  неспецифическая 

(или неклассифицированная) митохондриальная  энцефаломиопатия. Этот 

термин означает состояние, которое не укладывается в клиническую картину 

других классических нозологических форм митохондриальной патологии [32]. 

 

ГЛАВА 2. ЭКСПЕРИМЕНТАЛЬНЫЕ ИССЛЕДОВАНИЯ КОГНТИВНЫХ 
ФУНКЦИЙ У ДЕТЕЙ С НАСЛЕДСТВЕННЫМИ ЗАБОЛЕВАНИЯМИ 

 
2.1. Структура мышления у детей и подростков с генетическим синдромом 
 

Вернемся к описанию клинических характеристик синдрома Элерса-

Данлоса, несовершеннего остеогенеза, рахитоподобных заболеваний, 

мышечных дистрофий. 

Все описанные четыре группы детей проводят много времени в 

больницах и различных медицинских учреждениях, часто лежат в стационарах. 

Это влияет не только на социализацию и эмоционально-личностную сферу 

ребёнка. У таких детей ограничен круг общения, они часто пропускают 

школьные занятия и имеют пробелы в своём образовании. Некоторые из них в 

силу своего физического состояния находятся на надомном обучении. К тому 

же, нельзя забывать про нарушения онтогенеза организма, которые могут 

затрагивать и психическую сферу. Всё это оказывает влияние на развитие такой 

высшей психической функции как мышление.  

Интерес данного исследования составляют особенности  

(операциональной, динамической и личностной сторон) мышления подростков 

с генетическим синдромом (на примере соединительно-тканной патологии, 

рахитоподобных заболеваний и мышечной дистрофии) [36]. 
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 Получение новых знаний необходимо для   улучшения качества  

образования, социальной  адаптации и интеграции детей с наследственными 

заболеваниями в обществе. К сожалению, в  настоящее время психологическая 

помощь и психокоррекция данной группы детей не проводится в достаточной 

мере. 

Для оценки особенностей мышления подростков,  с наследственными 

заболеваниями  были взяты методики, широко применяемые С.Я.Рубинштейн: 

1. Пиктограммы, 

2. Сложные аналогии, 

3. Выявление ригидности мышления, 

4. Предметная классификация, 

5. Пересказ рассказа, 

6. «Пропущенные слова» по Эббингаузу.  

Анализ и сравнение полученных результатов 

1. Результаты исследования по методике «Сложные аналогии». 

По результатам методики «Сложные аналогии» был проведён 

качественный анализ полученных данных, который позволил выделить 

следующие особенности в мышлении: расплывчатость, непоследовательность 

суждений, инертность. Для удобства обработки данных были составлены 

таблицы с данными, полученными по результатам выполнения методики в трёх 

группах, где 1=наличие выделенного признака, 0=отсутствие выделенного 

признака. 

 У большей части подростков с соединительно-тканной патологией 

наблюдается расплывчатость мышления (71,4% группы). 

Непоследовательность суждений и инертность мышления в целом не 

характерна для данной группы. 

Для группы подростков с мышечной дистрофией характерна 

расплывчатость мышления (77,8%), непоследовательностью суждений. 

Мышление 22,2% испытуемых с мышечной дистрофией характеризуется 

инертностью. 
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в группе с рахитоподобными заболеваниями у 83,3% испытуемых 

выявляется расплывчатость мышления, у 75% испытуемых выявлена 

непоследовательность суждений, у 58,3% испытуемых присутствует 

инертность мышления.  

Наиболее выраженные нарушения мышления выявляются в группе 

подростков с рахитоподобными заболеваниями. Это можно наглядно 

представить в виде гистограммы. 

 

 

Гистограмма 1. Процентное соотношение особенностей мышления, 

выявленных по методике "Сложные аналогии" в трёх группах 

 

Для проверки достоверности различий между группами  по выделенным 

характеристикам был применён статистический критерий Хи-квадрат.  

 

Таблица 4. Расчёт критерия Хи-квадрат по характеристике расплывчатости  

для трёх групп по результатам методики «Сложные аналогии» 

Нозология 
Соединительно-
тканная патология 

Мышечная 
дистрофия 

Рахитоподобные 
заболевания 

Хи-квадрат 2,571a 2,778b 5,333c 

Статистическая 
значимость 

0,109 0,096 0,021 
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Статистическая значимость критерия р<=0,05 выявляется для группы 

подростков с рахитоподобными заболеваниями. Статистическая значимость в 

двух других группах не отвечает условию р<=0,05, что говорит о том, что 

статистически значимых различий между группами с соединительно-тканной 

патологией и с мышечной дистрофией не обнаруживается. Таким образом, 

группы с соединительно-тканной патологией и с мышечной дистрофией не 

различаются по характеристике расплывчатости мышления. Группа с 

рахитоподобными заболеваниями статистически значимо отличается от двух 

других групп по характеристике расплывчатости. 

 

2. Результаты исследования по методике «Заполнение пропущенных в 

тексте слов» по Эббингаузу 

 

Таблица 5. В группе подростков с соединительно-тканной патологией 

 Характеристики 

Испытуемые снижение критичности, % 
снижение продуктивности 

ассоциаций, % 

1 0 0 

2 1 0 

3 0 0 

4 0 0 

5 0 0 

6 1 0 

7 0 0 

8 1 0 

9 0 0 

10 0 0 

11 0 0 

12 0 0 

13 0 0 

14 0 0 

% испытуемых, 21,4 0,0 
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имеющих данную 

особенность 

 

В группе подростков с соединительно-тканной патологией не выражены 

особенности мышления по данной методике. Только у трёх испытуемых (21,4% 

выборки) есть снижение критичности мышления. 

 

Таблица 6. В группе подростков с мышечной дистрофией 

 Характеристики 

Испытуемые снижение критичности, % 
снижение продуктивности 

ассоциаций, % 

1 0 0 

2 1 0 

3 0 0 

4 0 0 

5 1 0 

6 0 0 

7 0 0 

8 0 0 

9 0 0 

% испытуемых, имеющих 

данную особенность 
22,2 0,0 

 

Из полученных данных видно, что по данной методике не выявляется 

выраженных нарушений мышления у подростков с мышечной дистрофией. 

Только у 22,2% испытуемых выявлено нарушение критичности мышления. 

В группе подростков с рахитоподобным синдромом 

Группа подростков с рахитоподобными заболеваниями отличается 

большей выраженностью особенностей мышления по данной методике. У 75% 

испытуемых снижена критичность мышления, у 83,3% наблюдается снижение 

продуктивности ассоциаций. При снижении критичности мышления 

испытуемые вставляли слова, которые имели смысл только в рамках 
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словосочетания и не соотносились с общим контекстом рассказа. При 

снижении продуктивности ассоциаций подобранные слова были стереотипны, 

повторялись у большинства испытуемых, не были оригинальными, а также 

часто не соотносились с контекстом фразы. В целом подбор слов представлял 

сложность для испытуемых с рахитоподобными заболеваниями. Они 

достаточно долго думали перед тем, как вставить слово, часто говорили, что не 

могут ничего придумать, просили совета у экспериментатора. После 

совместного обсуждения испытуемые вставляли подходящее слово, однако 

далее в самостоятельной работе подбирают слова, не соотнося их с контекстом. 

К примеру, частым был такой подбор слов: «Наконец она стала на ноги и 

своими посиневшими от мороза ручонками стала идти по сугробу». При этом 

наводящие вопросы экспериментатора не помогают им увидеть ошибку. 

Различия можно наглядно представить в виде гистограммы. 

 

Гистограмма 2. Процентное соотношение особенностей мышления по методике 

"Заполнение пропущенных в тексте слов" по Эббингаузу для трёх групп 
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Для проверки достоверности различий между группами  по выделенным 

характеристикам был применён статистический критерий Хи-квадрат.  

 

Таблица 7. Расчёт критерия Хи-квадрат по характеристике снижения 

критичности  для трёх групп по результатам методики «заполнение 

пропущенных в тексте слов» по Эббингаузу 

Нозология 

Соединительно-

тканная 

патология 

Мышечная 

дистрофия 

Рахитоподобные 

заболевания 

Хи-квадрат 4,571a 1,000b 3,820c

Асимпт. знч. ,033 ,317 ,050

 

Получено достоверное различие группы подростков с соединительно-

тканной патологией по характеристике снижения критичности на уровне 

значимости р<=0,05. Имеется статистически значимое отличие группы с 

рахитоподобными заболеваниями на уровне р<=0,5. Таким образом, группа 

подростков с соединительно-тканной патологией и группа с мышечной 

дистрофией не находят различий между собой. Группа подростков с 

рахитоподобными заболеваниями достоверно отличается от других групп на 

статистически значимом уровне. 

3. Результаты исследования по методике «Пиктограммы». 

Для удобства обработки данных были составлены таблицы с данными, 

полученными по результатам выполнения методики в трёх группах, где 

1=наличие выделенного признака, 0=отсутствие выделенного признака. Данные 

в группах различаются. 

 

Таблица 8. Результаты выполнения методики «Пиктограммы» в группе 

подростков с соединительно-тканной патологией 

 Характеристики 

Испытуемые конкретность образов, % однотипность образов, % 
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1 1 0 

2 0 1 

3 0 1 

4 1 0 

5 1 0 

6 1 1 

7 0 0 

8 1 1 

9 0 0 

10 1 0 

11 1 1 

12 1 0 

13 0 0 

14 0 0 

% испытуемых, 

имеющих 

данную 

особенность 

57,1 35,7 

 

Из данной таблицы видно, что у подростков с соединительно-тканной 

патологией методика выявляет наличие особенностей в мышлении. У 57,1% 

наблюдается конкретность образов. Все рисунки у них ситуативные, 

конкретные. У 35,7% наблюдается однотипность образов, то есть все рисунки 

похожи между собой, неоригинальны.  

 

Таблица 9. Результаты выполнения методики «Пиктограммы» в группе 

подростков с мышечной дистрофией 

 Характеристики 

Испытуемые конкретность образов, % однотипность образов, % 

1 1 0 

2 0 1 

3 0 0 
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4 1 1 

5 1 0 

6 0 0 

7 1 0 

8 1 0 

9 1 0 

% испытуемых, 

имеющих 

данную 

особенность 

66,7 22,2 

 

Из таблицы видно, что у подростков с мышечной дистрофией также 

наблюдается  конкретность представлений (66,7% испытуемых имеют данную 

характеристику). Однотипность образов не характерна для данной группы – 

только у 22,2% испытуемых выявлена данная особенность. 

 

Таблица 10. Результаты выполнения методики «Пиктограммы» в группе 

подростков с рахитоподобным синдромом 

 Характеристики 

Испытуемые конкретность, % однотипность образов, % 

1 1 0 

2 1 1 

3 1 0 

4 1 0 

5 1 1 

6 1 1 

7 1 1 

8 1 1 

9 0 0 

10 1 1 

11 1 0 



36 
 

12 1 1 

% испытуемых, 

имеющих данную 

особенность 

91,7 58,3 

 

Из таблицы видно, что у 91,7% испытуемых отмечается конкретность 

рисунков, у 58,3% отмечается однотипность образов.  

В целом можно сказать, что по данной методике выявляется наличие 

конкретности мышления  во всех трёх группах, а  однотипности образов в  

только в группе подростков с рахитоподобным синдромом (гистограмма 3). 

 

Гистограмма 3. Процентное соотношение особенностей мышления, 

выявленных по методике "Пиктограммы" для трёх групп 

 

Таблица 11. Расчёт критерия Хи-квадрат по характеристике конкретности 

образов  

Нозология 

Соединительн

о-тканная 

патология 

Мышечная дистрофия Рахитоподобные заболевания 
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Хи-квадрат ,286a 1,000b 8,333c 

Асимпт. знч. ,593 ,317 ,004 

 

По характеристике конкретности образов имеется достоверное отличие 

группы подростков с рахитоподобными заболеваниями на высоком уровне 

статистической значимости р<=0,05. Две другие группы не имеют 

статистически значимых различий по данной характеристике. 

По характеристике однотипности образов не выявляется значимых 

различий между группами. 

 

Выводы: 

1) Структура мышления у подростков с генетическими заболеваниями 

имеет характерные особенности. Общими для всех групп являются: снижение 

уровня обобщения, ригидность мышления и снижение речевой функции 

мышления. 

2) Выявляются качественные различия операциональной, динамической и 

личностной сторон мышления у подростков с разным типом заболевания.  

В группе подростков с соединительно-тканной патологией преобладает 

недостаточность динамической стороны мышления (расплывчатость, 

непоследовательность суждений, ригидность, бедность речевой продукции). 

Выявляется тенденция к снижению уровня обобщения. 

У подростков с мышечной дистрофией выражена недостаточность 

динамической стороны мышления (расплывчатость, непоследовательность 

суждений, ригидность, бедность речевой продукции). 

В группе подростков с рахитоподобными заболеваниями выражена 

недостаточность операциональной стороны мышления в виде снижения уровня 

обобщения, имеется недостаточность динамической (ригидность, 

расплывчатость, непоследовательность суждений) и личностной (снижение 

критичности) сторон мышления. Мышление в целом имеет больше 

особенностей. 
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3) Уровень абстрактно-логического мышления снижен у подростков с 

рахитоподобными заболеваниями. 

Приведенные  в работе исследования проведены традиционными 

методами, предложенными С. Я. Рубинштейн,  которые только недавно начали 

применяться в клинике детей с наследственными синдромами, что открывает 

новые научно-практические возможности изучения особенностей психического 

развития пациентов с  метаболическими нарушения ЦНС.  

 
2.2. Нейропсихологическая квалификация психического развития детей с 

наследственными заболеваниями (соединительнотканной патологией и 

нарушениями опорно-двигательного аппарата) 

 

Актуальность темы: Ряд отечественных и зарубежных авторов 

последнее время стали уделять большое внимание оценке эмоционально-

личностной сферы и поведению пациентов с наследственными синдромами, так 

как заметно увеличилось количество детей и подростков, страдающих 

генетическими заболеваниями. Для решения вопроса их реабилитации и 

социальной адаптации стал привлекаться широкий круг специалистов 

(педиатры, генетики, невропатологи, психиатры и медицинские психологи).  

В нашей работе впервые был применен метод нейропсихологического 

исследования детей и подростков с соединительнотканнъой патологией и 

нарушениями опорно-двигательного аппарата [37, 38]. 

Цель исследования: нейропсихологические особенности ВПФ  у детей и 

подростков с наследственными заболеваниями соединительной ткани и опорно-

двигательного аппарата.  

Предмет исследования:  мнестические функции, кинестетический, 

пространственный и динамический праксис, тактильная чувствительность, 

квазипространственные представления, зрительный гнозис, графические 

навыки у детей с наследственными заболеваниями соединительной ткани и 

опорно-двигательного аппарата.  
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Задачи исследования: 

1. Изучить состояние мнестической функции детей с заболеваниями 

соединительной ткани и опорно-двигательного аппарата. 

2. Оценить выполнение кинестетических и динамических проб. 

3. Дать оценку тактильной чувствительности. 

4. Исследовать квазипространственные представления, зрительный 

гнозис, графические навыки. 

5. Применить количественную обработку данных нейропсихологического 

обследования. 

Методы исследования: 

1. Нейропсихологическая батарея А.Р. Лурия, адаптированная для данной 

категории больных 

2. Статистические методы обработки полученных результатов: 

статистический критерий Манна-Уитни. 

Характеристика экспериментальных групп 

Исследование проводилось 2011-2013 года на базе НИИ педиатрии и 

детской хирургии  М.З. РФ в отделении врожденных и наследственных 

заболеваний у детей с нарушениями ЦНС. Всего в эксперименте приняли 

участие 33 испытуемых.  

 
 
 
 

Таблица 12. Характеристика экспериментальных групп 

Группа Заболевание Возраст 
Пол Общее 

количество 
испытуемых М Ж 

Группа 
№1 

Наследственная 
соединительно-тканная 

патология 
6-7 лет 3 4 8 

Группа 
№2 

Наследственная 
соединительно-тканная 

патология 
8-17 лет 7 6 13 

Группа 
№3 

Наследственные 
патологии опорно- 

двигательного аппарата 
8-17 лет 10 2 12 
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Испытуемым предлагалось пройти нейропсихологическое обследование. 

В случае необходимости экспериментатор давал поясняющие комментарии и 

отвечал на вопросы. Была проведена количественная и качественная обработка 

интерпретацию степени выраженности нейропсихологического дефицита. 

В экспериментальную группу вошли пациенты следующих нозологий: 

Наследственные соединительнотканные заболевания: синдром Элерса-

Данлоса, синдром Марфана, гомоцистинурия, тубулопатия, 

мукополисахаридоз. 

Наследственные опорно-двигательные патологии: несовершенный 

остеогенез, мышечная дистрофия, рахитоподобные заболевания.  

Все обследованные дети обучаются по программе массовой школы.  

В исследовании использовались следующие методики: «заучивание 10 

слов»; запоминание двух фраз; зрительное запоминание; проба на праксис позы 

пальцев со зрительным контролем  и без, проба «перенос позы»; проба Хэда; 

локализация прикосновений; проба Ферстера;  реципрокная координация; 

проба «Кулак/ребро/ладонь»; графическая проба; реакция выбора; 

слухомоторная организация по образцу; слухомоторная организация по 

инструкции; реальные изображения; перечеркнутые изображения; наложенные 

изображения; недорисованные изображения; «Химеры»; рисунок; тест Бентона; 

бочки; крест под кругом; перекодировка изображения. 

 

Метод оценки 

В каждой пробе выделялся ряд симптомов, характерных для данной 

категории больных, в согласии с литературными данными симптому 

присваивалось место локализации в коре головного мозга. Наличие симптома 

оценивалось в 1 балл, его отсутствие 0 баллов. Для квалификации 

нейропсихологических особенностей развития психических функций был 

введен коэффициент, позволяющий наглядно увидеть выраженность дефицита: 
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Результаты 

При проведении количественной и качественной оценки состояния ВПФ 

в экспериментальных группах были получены следующие данные, которые 

представлены в таблице 13. 

Таблица 13. Оценка состояния ВПФ в экспериментальных группах 

 

 
Группа детей с 
наследственной 
соединительнотк

анной 
патологией 

(дети 6-7лет) 
(Группа №1) 

Группа детей с 
наследственной 
соединительнотка

нной патологией 

(дети 8-17 лет) 
(Группа №2) 

Группа детей с 
наследственной  патологией 
опорно-двигательного 

аппарата 
(дети  8-17 

лет) 
(Группа №3) 

Мнестическая 
функция 

24,80% 25,60% 23,30% 

Слухоречевая 
память 

21,4% 32,1% 31,90% 

Семантическое 
запоминание 

24,5% 24,2% 20,20% 

Кинестетический 
праксис 

46,3% 18,3% 15,90% 

Пространственный 
праксис 

40,5% 33,3% 20,80% 

Динамический 
праксис 

34,9% 23,9% 21,30% 

Проприочувствител

ьность 
63,9% 37,0% 46,80% 

Тактильная алексия 71,2% 37,0% 41,50% 
Квазипространстве

нные 
представления 

51,4% 27,7% 26,70% 

Зрительный гнозис 30,4% 18,3% 17,70% 
Графические 
навыки 

57,1% 18,5% 13,30% 

 

Наиболее выраженная недостаточность была обнаружена при оценке 

результатов тактильной чувствительности, кинестетического, 
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пространственного, динамического праксиса и понимания 

квазипространственных отношений для всех групп. 

Нейропсихологический дефицит у детей младшего возраста первой 

группы наиболее значителен. 

 

Праксис 

В группах №1 и №2 мы обнаруживаем снижение нарушений 

кинестетического, пространственного и динамического праксиса, однако 

полной компенсации в подростковом возрасте не происходит.  

По литературным данным, в частности в исследованиях Манелис Н.Г. 

было установлено, что 91% здоровых детей должен выполнять пробы на 

кинестетический праксис без ошибок уже в 7 лет. В нашей работе выявлено, 

что ошибки и трудности при выполнении этих проб встречаются у детей и 

подростков с соединительнотканной патологией и опорно-двигательными 

нарушениями в позднем возрасте. Та же тенденция наблюдается в трех 

экспериментальных группах при выполнении динамического праксиса, в то 

время как в выборке здоровых детей в возрасте 7 лет у 84,6% ошибок данной 

пробе в этой пробе нет. А в проведенном нами исследовании практически 

каждый ребенок всех возрастных групп имел нейропсихологический дефицит. 

Тактильная чувствительность 

В группе детей с опорно-двигательными заболеваниями выявлен заметно 

больший  дефицит проприочувствительности и тактильной алексии, чем у 

детей 8-17 лет с соединительнотканной патологией. По всей вероятности это 

связанно с характером и особенностями прогрессирующего течения 

заболевания опорно-двигательного аппарата пациентов. 

Квазипространственные представления 

В группе детей 6-7 лет недостаточность квазипространственных 

представлений более выражена, чем в группах детей 8-17лет. Дефицит 

квазипространственного представления может сказываться на успеваемости 



43 
 

таких детей и вызывать определенные трудности, например, решение 

математических задач, понимание логико-грамматических конструкций и т.д. 

Мнестические функции 

В оценку мнестических функций вошло исследование слухоречевой 

памяти и семантического запоминания.  

Слухоречевая память 

Слухоречевая память исследовалась с помощью методики «Заучивание 10 

слов». При оценке выполнения пробы учитывались следующие параметры: 

объем непосредственного запоминания и отсроченного, наличие литеральных и 

вербальных парафазий, конфабуляций, стереотипных повторений.  

 

Были получены следующие результаты:  

• группа №1 детей 6-7 лет выраженность дефицита слухоречевой 

памяти- 21,4%,  

• группа №2- 32,1%,  

• группа №3- 31,9%.  

Достоверных различий между группами обнаружено не было.  

Семантическое запоминание 

При оценке выполнения пробы «Запоминание двух фраз» учитывались 

наличие литеральных и вербальных парафазий, конфабуляций, контаминаций, 

сужения объема запоминания при непосредственном повторении и 

отсроченном, доступность или недоступность выполнения методики. 

В группе №1 дефицит в среднем составил 24,5%, в группе №2- 24,2%, в 

группе №3- 20,2%. Достоверных различий так же не было найдено. 

Проанализировав данные трех групп, полученные в ходе 

экспериментального исследования ВПФ, были получены результаты, которые 

представлены на гистограмме 4. 
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Гистограмма 4. Сравнение результатов оценки ВПФ функций в трех 

экспериментальных группах 

 

Дефицит работы правого и левого полушария у экспериментальных 

групп 

Проведя качественный анализ межполушарной латерализации работы 

правого и левого полушарий трех экспериментальных групп было установлено, 

что наибольший дефицит психических функций проявляется в левом 

полушарии. Результаты исследования представлены на гистограмме 5. 

 

 

Гистограмма  5. Межполушарная латерализация работы правого и левого 

полушария у экспериментальных групп 



45 
 

Локализация и выраженность дефицита психических функций в коре 

головного мозга 

Кроме того была дана оценка работы отделов головного мозга с учетом 

проведенного нейропсихологического исследования. 

Из графика хорошо видно, что наибольшая недостаточность наблюдается 

в теменных, премоторных отделах головного мозга и в зоне ТПО.  

 

Диаграмма 6. Нейропсихологическая недостаточность зональных отделов 

головного мозга у детей с соединительнотканными заболеваниями и 

заболеваниями опорно-двигательного аппарата 

 

Проведенное изучение ВПФ больных с наследственными заболеваниями, 

а именно, с соединительнотканными заболеваниями и патологиями опорно-

двигательного аппарата выявило наличие следующих нейропсихологических 

синдромов: верхне- и нижнетеменного синдрома (в большей степени 

нижнетеменного), синдромы ТРО и синдромы поражения премоторных отделов 

коры головного мозга. 

Полученный нейропсихологический дефицит детей и подростков с 

изученными генетическими заболеваниями приводит к трудностям обучения, 

недостаточности социализации, адаптации, интеграции и как следствие к 

нарушению эмоционально личностной сферы (агрессия, тревожность, 

дисгармоничное развитие личности). Большинство детей с 
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соединительнотканными заболеваниями и патологиями опорно-двигательного 

аппарата попадают к психологам в подростковом возрасте с проблемами в 

перечисленных сферах деятельности, поэтому грамотно проведенная 

диагностика в частности с помощью нейропсихологического метода 

исследования позволит своевременно подобрать адекватные методы коррекции, 

улучшающие качество жизни пациентов.   

 
2.3.Мышечные дистрофии и структурные миопатии 

 

В работах отечественных и зарубежных психологов практически 

отсутствует оценка формирования и развития когнитивной функции у детей и 

подростков с наследственными миопатиями. 

Проведенное нейропсихологическое исследование позволяет определить 

характер нарушений нервно-психического развития пациентов с 

прогрессирующими миодистрофиями и врожденными структурными 

миопатиями и подобрать адекватные методы психолого-педагогической 

коррекции для улучшения качества жизни и социальной адаптации этих 

больных [8,9,10]. 

Характеристика детей и методы исследования 

Исследование проведено в отделении психоневрологии МНИИ педиатрии 

и детской хирургии. Были обследованы 19 пациентов с прогрессирующими 

мышечными дистрофиями (3 девочки и 16 мальчиков) и 10 больных с 

врожденными структурными миопатиями (3 девочки и 7 мальчиков). 

Таблица 14.   Характеристика групп пациентов 

Группы детей 
 

Возраст 
детей, г. 

Количество 
детей 

Пол 
Возраст дебюта 

заболевания 

Муж Жен 
От 0 

до 3 лет 
 

Старше 
3 лет 

ПМД-1группа 7-10 11 11 0 2 9 
ПМД-2группа 11-17 8 5 3 2 6 

ВСМ-1группа 7-10 3 2 1 0 3 

ВСМ-2группа 11-17 7 4 3 1 6 
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          В 1-ю группу (ПМД-1группа) вошли 11 детей в возрасте от 7 до 10 лет; 2-

ю группу (ПМД-2группа) составили 8 подростков в возрасте от 11 до 17 лет. По 

времени манифестации заболевания дети распределились следующим образом: 

4 ребенка с ранним (до 3 лет) дебютом заболевания, 15–с дебютом в возрасте 

старше 3 лет. В 1-ю группу (ВСМ-1группа) вошли 3 ребенка в возрасте от 7 до 

10 лет; во 2-ю (ВСМ-2группа) - 7 подростков, из которых только 1больной с 

ранним дебютом заболевания. 

Для определения характера  нейропсихологического дефицита у детей и 

подростков с прогрессирующими мышечными дистрофиями и врожденными 

структурными миопатиями использовался метод синдромного анализа 

нарушений высших психических функций, разработанный А.Р. Лурия [15] и  

его школой [1,5,28]  и адаптированный для данного контингента больных. 

Нейропсихологическое обследование включало следующие тесты:  

• пробы, направленные на оценку зрительно-пространственного 

гнозиса и праксиса: проба Хеда, копирование рисунков, фигуры Рея – Тейлора, 

фигуры с поворотом на 180º, узнавание времени по часам без стрелок, проба на 

понимание логико – грамматических конструкций; 

• пробы,  направленные на оценку динамического праксиса: проба кулак-

ребро-ладонь, проба на реципрокную координацию рук;  

• пробы, направленные на оценку кинестетической организации; 

• пробы, направленные на исследование  сомато-сенсорного гнозиса: 

локализацию прикосновений и дермолексию;  

• пробы, направленные на оценку  памяти: пробы на слухо-речевую и 

зрительную память; 

• пробы, направленные на оценку слухомоторной координации: 

воспроизведение ритмов по образцу и по инструкции;  

• пробы на направленные на оценку предметного гнозиса: узнавание 

реалистических изображений, перечеркнутых, наложенных и незаконченных 

изображений;  
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• пробы, направленные на оценку мышления: пробы на понимание 

смысла сюжетных картин, методика “Четвертый лишний”, решение задач.  

Количественная оценка полученных результатов осуществлялась с 

учетом возрастных нормативов выполнения отдельных проб [1,5]. 

Выраженность выявленных нарушений оценивалась по балльной системе: 0 

баллов - отсутствие нарушений; 1 балл – легкие нарушения и возможность 

самостоятельной коррекции ошибок (до 30% ошибок); 2 балла – средняя 

степень выраженности дефекта, возможность коррекции и выполнения задания 

при подсказках экспериментатора (от 30 до 70% ошибок); 3 балла – 

выраженный дефект (от 70 до 100% ошибок).  

Результаты и  обсуждение 

Все больные экспериментальной группы обучаются по программе 

общеобразоватальной школы, и тем не менее в проведенном исследовании был 

выявлен нейропсихологический дефицит, который выражается в 

недостаточности зрительно- пространственной деятельности и сомато-

сенсорного гнозиса и тактильной чувствительности. Характер нарушений ВПФ 

у больных с прогрессирующими мышечными дистрофиями и врожденными 

структурными миопатиями дан на гистограмме 7. 
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Гистограмма 7. Характер нарушений ВПФ у больных с врожденными 
миопатиями 
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В результате исследования когнитивных функций у детей и подростков с 

наследственными миопатиями было установлено, что у больных с 

прогрессирующими мышечными дистрофиями и врожденными структурными 

миопатиями отмечаются нарушения, соответствующие определенным 

нейропсихологическим факторам и зонам мозга. 

Таблица 15.  

Фактор пространственного и 
квазипространственного 
восприятия (синдром ТРО) 

нарушение пространственной 
организации движений и 

действий, ошибки восприятия 
пространственных признаков 

зрительных стимулов, 
пространственные ошибки в 
пробах на конструктивный 
праксис и праксис позы, 

нарушения понимания логико-
грамматических отношений 

височно-теменно-
затылочные отделы 

мозга 

Фактор кожно-кинестетического 
восприятия (теменные 

синдромы) 

нарушения тактильной памяти и 
тактильного внимания,  

нарушения кинестетической 
основы движений, нарушения 

кинестетической основы речевого 
моторного акта 

теменные отделы 
мозга 

Фактор зрительного и 
зрительно-пространственного 
восприятия (затылочно и 

затылочно-теменные синдромы) 

нарушение восприятия 
предметных изображений, букв, 
сужение объема непосредственной 

зрительной памяти 

затылочные, 
затылочно-

теменные отделы 
мозга 
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Фактор объема вербально-
акустического восприятия и 

слухоречевой памяти (височные 
синдромы)  

трудности в оценке и 
воспроизведении ритмических 
структур, сужение объема 

непосредственной слухоречевой 
памяти, повышенная 
тормозимостъ следов в 

слухоречевой памяти, трудности 
воспроизведения слов в 

стимульной последовательности, 
номинативные трудности 

височные отделы 
мозга 

Кинетический фактор 
(заднелобные  синдромы) 

нарушение плавности, 
автоматизированности, 

последовательности двигательных 
актов, элементарные персеверации 

заднелобные 
отделы мозга 

Фактор программирования, 
регуляции и контроля 

(переднелобные синдромы) 

симптомы нарушения 
программирования и контроля, 
дефекты регуляции сложных 
произвольных движений и 

действий, нарушение обобщения 
по ситуативным признакам, 

трудности понимания скрытого 
смысла рассказа и смысла 

сюжетной картины 

переднелобные 
отделы мозга 

Фактор активации-инактивации 
(глубинные синдромы). 

повышенная утомляемость, 
флуктуации внимания, 
импульсивность.  

глубинные 
структуры мозга 

Для анализа степени выраженности синдромов и описания разных 

вариантов сочетания синдромов для каждой группы детей были построены 

диаграммы, отражающие количество набранных детьми штрафных баллов.  

После сравнении нейропсихологических синдромов групп больных с 

прогрессирующими мышечными дистрофиями (ПМД) и врожденными 

структурными миопатиями (ВСМ) для всех возрастных категорий была 
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выявлена одинаковая тенденция: наиболее выраженными являются синдромы 

ТПО, теменные и глубинные синдромы. 

В ходе проведенного исследования было установлено, что 

недостаточность когнитивной сферы детей и подростков с  прогрессирующими 

мышечными дистрофиями  более выражена, чем у больных с врожденными 

структурными миопатиями. Полученный результат можно связать, по всей 

видимости, с недостаточностью дистрофина в головном мозге у больных с  

прогрессирующими мышечными дистрофиями 

На диаграмме 8 представлена выраженность нейропсихологического 

дефицита у детей и подростков с прогрессирующими мышечными 

дистрофиями и врожденными структурными миопатиями. 

 

0

0.5

1

1.5
T

ПЛ

В

ЗТЗЛ

ТПО

Г

ПМД

ВСМ

 

Диаграмма 8. Выраженность нейропсихологических синдромов у больных с 
прогрессирующими мышечными дистрофиями и врожденными структурными 
миопатиями.(передне- и заднелобный (ПЛ и ЗЛ), височный (В), теменной (Т) 
височно-теменно-затылочный (ТПО), затылочно- теменной (ЗТ), глубинный 
синдромы (Г)) 

 

После сравнения выраженности нейропсихологических синдромов двух 

возрастных групп внутри каждой нозологической формы ПМД и ВСМ 

выявлены следующие закономерности. 

Степень выраженности нарушений ВПФ в основном выше у детей 

младшей возрастной категории. 
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На диаграммах 9 и 10 представлена выраженность 

нейропсихологического дефицита у детей (группа 1) и подростков (группа 2) с 

прогрессирующими мышечными дистрофиями и врожденными структурными 

миопатиями  соответственно. 

 

0

0.5

1

1.5
Т

ПЛ

В

ЗТЗЛ

ТПО

Г

ГРУППА ПМД1

ГРУППА ПМД2

 
 Диаграмма 9. Выраженность нейропсихологических синдромов у больных с 
прогрессирующими мышечными дистрофиями 1 и 2 групп 
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Диаграмма 10. Выраженность нейропсихологических синдромов у 
больных с врожденными структурными миопатиями 1 и 2 групп 

 

Таким образом, согласно полученным  данным, степень выраженности 

нарушений ВПФ у детей и подростков с прогрессирующими мышечными 

дистрофиями выше, чем у больных с врожденными структурными миопатиями.  

На формирование познавательной деятельности существенное влияние 

оказывает возраст больных и длительность течения болезни.  
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Выводы: 

1. У детей с прогрессирующими мышечными дистрофиями и 

врожденными структурными миопатиями были выявлены нарушения 

зрительно-пространственной функции, сомато-сенсорного гнозиса и 

тактильной чувствительности. 

2. Нарушения высших психических функций у обследованных детей 

обусловлены дефицитарностью теменных, теменно-затылочных и височно-

теменно-затылочных отделов коры головного мозга. 

3.  Нейропсихологический дефицит у детей и подростков с 

прогрессирующими мышечными дистрофиями выше, чем у пациентов с 

врожденными структурными миопатиями. 

4. Уровень нейропсихологических расстройств у детей и подростков с 

прогрессирующими мышечными дистрофиями и врожденными структурными 

миопатиями зависит от возраста больных и длительности течения заболевания.  

5. Характер нарушений высших психических функций позволяет дать 

прогноз дальнейшего умственного развития ребенка и подобрать адекватные 

методы психолого-педагогической коррекции.  

 
2.4. Митохондриальные заболевания 

 

До настоящего времени не разработаны методы психолого-

педагогической коррекции для улучшения качества жизни и социальной 

адаптации детей и подростков с митохондриальными заболеваниями. Также нет 

работ, учитывающих влияние тяжести и сроков манифестации болезни на 

степень выраженности когнитивного дефицита у детей. Нейропсихологический 

подход к исследованию состояния психических функций у детей с 

митохондриальными заболеваниями позволяет определить индивидуальные 

различия в формировании и развитии когнитивных процессов и выявить 

нейропсихологический дефицит уже в начальных стадиях болезни [8,9,10]. 
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Характеристика детей и методы исследования 

Исследование проведено в отделении психоневрологии и наследственных 

заболеваний с нарушением психики МНИИ педиатрии и детской хирургии. 

Были обследованы 14 пациентов с митохондриальными энцефаломиопатиями 

(7 девочек и 7 мальчиков), обучающихся по программе массовой школы. В 1-ю 

группу вошли 6 детей в возрасте от 6 до 11лет; 2-ю группу составили 8 

подростков в возрасте от 12 до 17 лет. По времени манифестации заболевания 

дети распределились следующим образом: 3 ребенка с ранним (до 3 лет) 

дебютом заболевания, 6 - с дебютом в возрасте от 3 до 6 лет, 5 – с дебютом в 

возрасте старше 7 лет (табл.16).  

 

Таблица 16. Характеристика групп пациентов 

Группы 
детей 

Возраст 
детей, 
г. 

Количество 
детей 

Пол 
Возраст дебюта 
заболевания 

Муж Жен 
От 0 От 3 

до 6 
лет 

Старше 
до 3 
лет 

7 лет 

1 группа 06.ноя 6 4 2 2 4 0 

2 группа дек.17 8 3 5 1 3 4 

 
Для определения характера  нейропсихологического дефицита у детей и 

подростков с митохондриальными заболеваниями, использовался метод 

синдромного анализа нарушений высших психических функций, 

разработанный А.Р. Лурия [16] и адаптированный для детей в работах Т.В. 

Ахутиной [1], Ж.М. Глозман [5], Э.Г. Симерницкая [27, 28]. 

Нейропсихологическое обследование включало следующие 

нейропсихологические пробы:  

• проба на праксис позы по зрительному и кинестетическому образцам и 

на перенос позы с одной руки на другую;  

• пробы Хэда на зрительно-пространственный праксис;  
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• проба на реципрокную координацию рук; 

• проба на динамический праксис;  

• пробы на воспроизведение ритмов (по образцу и по инструкции);  

• пробы на предметный гнозис (узнавание реалистических изображений, 

перечеркнутых, наложенных и незаконченных изображений);  

• пробы на сомато-сенсорный гнозис (локализация прикосновений, 

пробы на стереогноз и дермолексию);  

• пробы на слухо-речевую память (запоминание и воспроизведение);  

• пробы зрительную память (запоминание и узнавание 9-ти 

невербализируемых фигур);  

• пробы на понимание смысла сюжетных картин, методика “Четвертый 

лишний”, решение задач;  

• копирование рисунка стола, куба, дома, фигуры Рея – Тейлора, фигуры 

с поворотом на 180º; 

• проба на понимание логико – грамматических конструкций. 

Анализ полученных результатов осуществлялся с учетом возрастных 

нормативов выполнения отдельных проб [1, 16]. Выраженность выявленных 

нарушений оценивалась по балльной системе: 0 баллов - отсутствие 

нарушений; 1 балл – легкие нарушения и возможность самостоятельной 

коррекции ошибок (до 30% ошибок); 2 балла – средняя степень выраженности 

дефекта, возможность коррекции и выполнения задания при подсказках 

экспериментатора (от 30 до 70% ошибок); 3 балла – выраженный дефект (от 70 

до 100% ошибок).  

 

Результаты и  обсуждение 

В результате исследования когнитивных функций у детей и подростков с 

митохондриальными заболеваниями было установлено, что у больных 1-й и 2-й 

групп отмечаются нарушения, соответствующие определенным 

нейропсихологическим факторам и зонам мозга. 
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- Фактор пространственного и квазипространственного восприятия 

(височно-теменно-затылочные отделы мозга). В синдром входят нарушение 

пространственной организации движений и действий, ошибки восприятия 

пространственных признаков зрительных стимулов, пространственные ошибки 

в пробах на конструктивный праксис и праксис позы, нарушения понимания 

логико-грамматических отношений (нарушения выявляются в пробах Хэда, при 

копировании рисунка стола, куба, дома, фигуры Рея – Тейлора, фигур с 

поворотом на 180º, в пробах на понимание логико–грамматических 

конструкций). 

-  Фактор кожно-кинестетического восприятия (теменные отделы мозга). 

В синдром входят нарушения тактильной памяти и тактильного внимания,  

нарушения кинестетической основы движений, нарушения кинестетической 

основы речевого моторного акта (проба на праксис позы, пробы на сомато-

сенсорный гнозис - локализация прикосновений; пробы на стереогноз и 

дермолексию). 

- Фактор зрительного и зрительно-пространственного восприятия 

(затылочные, затылочно-теменные отделы мозга). В синдром входят нарушение 

восприятия предметных изображений, букв, сужение объема непосредственной 

зрительной памяти, (пробы на предметный гнозис - узнавание реалистических 

изображений, перечеркнутых, наложенных и незаконченных изображений; 

пробы на зрительную память - запоминание и узнавание 9-ти 

невербализируемых фигур). 

- Фактор объема вербально-акустического восприятия и слухоречевой 

памяти (височные отделы мозга). В синдром входят трудности в оценке и 

воспроизведении ритмических структур, сужение объема непосредственной 

слухоречевой памяти, повышенная тормозимостъ следов в слухоречевой 

памяти, трудности воспроизведения слов в стимульной последовательности, 

номинативные трудности (пробы на слухо-речевую память - запоминание и 

воспроизведение; пробы на воспроизведение ритмов по образцу). 
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- Фактор программирования, регуляции и контроля (переднелобные 

отделы мозга). В синдром входят симптомы нарушения программирования и 

контроля, дефекты регуляции сложных произвольных движений и действий, 

упрощение двигательной программы, фрагментарность анализа, нарушение 

обобщения по ситуативным признакам, трудности понимания скрытого смысла 

рассказа и смысла сюжетной картины, замена программы упроченным 

стереотипом, соскальзывание на побочные ассоциации (пробы на понимание 

смысла сюжетных картин, методика “Четвертый лишний”, решение задач).  

- Кинетический фактор (заднелобные отделы мозга). В синдром входят 

нарушение плавности, автоматизированности, последовательности 

двигательных актов, элементарные персеверации (в двигательных, 

гностических, мнестических процессах - проба на реципрокную координацию 

рук, проба на динамический праксис, пробы на воспроизведение ритмов по 

инструкции). 

- Фактор активации-инактивации (глубинные структуры мозга). В 

синдром входят повышенная утомляемость, флуктуации внимания, 

импульсивность.  

Для анализа степени выраженности синдромов и описания разных 

вариантов сочетания синдромов для каждой группы детей были построены 

диаграммы, отражающие количество набранных детьми штрафных баллов. 

Оказалось, что в одной возрастной группе детей картина нарушения может 

различаться. Выявлены 2 варианта сочетания нейропсихологических 

синдромов. 

Первый вариант включает в себя ведущий по степени выраженности 

синдром и ряд других синдромов, имеющих меньшую степень выраженности 

(могут отсутствовать). Наиболее выраженными оказались височно-теменно-

затылочные синдромы, далее по степени выраженности были представлены 

глубинные и теменные синдромы. Такой вариант сочетания 

нейропсихологических синдромов развивался при дебюте заболевания после 

трехлетнего возраста.  
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Диаграмма 11. Наличие и степень выраженности нейропсихологических 

синдромов у больной с митохондриальным заболеванием из 1 группы.  

По оси ординат - штрафные баллы, по оси абсциссс - передне- и 

заднелобный (ПЛ и ЗЛ), височный (В), теменной (Т) височно-теменно-

затылочный (ТПО), затылочно- теменной (ЗТ), глубинный синдромы (Г). (эти 

же сокращения использованы в рис.2-6) 

  

Диаграмма 12. Наличие и степень выраженности нейропсихологических 

синдромов у больного с митохондриальным заболеванием  из 2 группы.  
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При втором варианте не было ведущего синдрома, все включенные в 

него нейропсихологические синдромы или большая часть из них имели 

примерно равную степень выраженности. Таким образом, в патологический 

процесс почти в равной степени были вовлечены разные отделы мозга. Этот 

вариант развивается при начале заболевания до трехлетнего возраста.  

 
Диаграмма 13. Наличие и степень выраженности нейропсихологических синдромов у 

больного с митохондриальным заболеванием из 1 группы.  

 

Диаграмма 14. Наличие и степень выраженности нейропсихологических 

синдромов у больного с митохондриальным заболеванием из 2 группы. 

Таким образом, согласно полученным нами данным, на клиническую 

картину митохондриальных заболеваний и состояние когнитивной сферы 



60 
 

большое влияние оказывает возраст начала болезни. Именно для детей и 

подростков с ранним дебютом заболевания характерен второй вариант 

сочетания нейропсихологических синдромов, отражающих тотальное 

поражение высших психических функций.  

 

Диаграмма 15. Выраженность нейропсихологических синдромов у больных с 

митохондриальными болезнями с дебютом заболевания от 0 до 3 лет. 

У больных с началом заболевания до 3-х лет, наблюдается наличие всех 

вышеописанных синдромов, сходных по степени выраженности. У больных с 

дебютом заболевания после 3-х лет наблюдается сочетание синдромов с 

наличием ведущего по степени выраженности синдрома (височно-теменно-

затылочного) и несколько менее выраженными глубинным и теменным 

синдромами. 
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Диаграмма 16. Выраженность нейропсихологических синдромов у 

больных с митохондриальными болезнями с дебютом заболевания после 3-х 

лет. 

 

Выводы: 

1. У детей с митохондриальной патологией были выявлены нарушения 

функции зрительно-пространственного восприятия, проявляющиеся в 

трудности формулирования и понимания условий математической задачи, в 

трудности анализа причинно-следственных связей и описания окружающей 

действительности в вербальной форме. 

2. Нарушения высших психических функций у обследованных детей 

обусловлены дефицитарностью теменно-затылочных отделов коры головного 

мозга. В исследовании выделены и охарактеризованы два основных варианта 

сочетания нейропсихологических синдромов, имеющих место независимо от 

возраста больного. Первый вариант характеризуется наличием в его структуре 

ведущего по степени выраженности синдрома (височно-теменно-затылочный 

синдром) и несколько менее выраженными глубинным и теменным 

синдромами. Такой вариант развивается при дебюте заболевания после 

трехлетнего возраста. Второй вариант характеризуется наличием ряда сходных 
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по степени выраженности нейропсихологических синдромов и развивается при 

начале заболевания до трехлетнего возраста. 

3. Характер нарушений высших психических функций у детей и 

подростков с митохондриальными заболеваниями, независимо от возраста 

больных, в значительной степени определяется временем начала заболевания. 

Наиболее выраженные нарушения наблюдаются при дебюте болезни до трех 

лет. 

4. Характер нейропсихологических расстройств позволяет дать прогноз 

дальнейшего умственного развития ребенка и подобрать адекватные методы 

психолого-педагогической коррекции. Так как пространственные 

представления являются одной из базовых психических функций, основой 

формирования таких высших психических функций как память, мышление, 

восприятие, то важным становиться вопрос о возможности и эффективности 

коррекционных мероприятий. 
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ЗАКЛЮЧЕНИЕ 
 

После проведения анализа проблемы особенностей когнитивного 

развития детей с наследственными синдромами следует отметить, что 

интересующая нас проблема взаимосвязана и получила свою разработку в 

рамках теории аномального психического развития детей в целом, концепции 

дизонтогенеза [39]. В свою очередь, попытки систематизации состояний 

психического недоразвития, разграничения врожденного или приобретенного 

слабоумия были предприняты отечественной наукой в первые годы XX 

столетия. Тогда же была введена градация недоразвития психики по степени 

тяжести и характеристика каждой из степеней. Отечественные исследователи 

использовали и зарубежные научные теории. Опираясь на опыт зарубежных 

коллег (Айрленд, Эскироль, Пинель, Солье, Вуазен), Корсаков выделял 

идиотизм, тупоумие, а также «слабые признаки» умственной недостаточности. 

Понятие тотальности задержки психического развития, связанной с 

олигофренией (от греч. olígos - малый и phrēn - ум -  термин введен Э. 

Крепелином) впервые было озвучено им же в 1915 году. Согласно этим 

представлениям, недоразвитие распространяется на всю иерархию психических 

процессов, в первую очередь, процессы, определяющие познавательную 

деятельность. Именно тогда понятия «олигофрения», и «умственная 

отсталость» фактически стали синонимами. В 1920-е годы укрепляется точка 

зрения, что олигофрению (врожденную тотальную задержку развития, 

психическую недостаточность) необходимо разграничивать с понятием 

«деменция», «слабоумие» (приобретенной недостаточностью), их 

терминологическое смешение недопустимо, о чем С.С. Корсаков говорил еще в 

начале века. Тогда же были получены доказательства, что олигофрения помимо 

интеллектуального недоразвития представляет собой недоразвитие всего 

организма в целом (М.О. Гуревич, Н.И. Озерецкий), то есть подтверждался 

вывод о тотальности данного типа психического недоразвития. К тотальному 

недоразвитию  относятся те варианты отклоняющегося развития, для которых 
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характерна выраженная недостаточная сформированность практически всех 

психических процессов и функций и самой базовой структурной организации 

психического, определяющих психическое развитие ребенка. В первую 

очередь, недостаточность распространяется на показатели развития 

познавательной деятельности и ее базовых структурных компонентов. Важно 

заметить, что на современном этапе существует несколько классификаций 

олигофрений: традиционная классификация, по МКБ-10, классификация М.С. 

Певзнер (предложенная в 1959г.).  

Анализ литературных источников при рассмотрении особенностей 

протекания когнитивных процессов у детей с наследственными синдромами 

(рахитоподобными заболеваниями, соединительно-тканной патологии, 

миопатиями) показал повышенный интерес к данной проблеме как со стороны 

современных отечественных врачей (генетиков, невропатологов, педиатров), 

психологов, так и зарубежных. 

Исследование особенностей когнитивного развития детей с 

наследственными синдромами имеет как теоретическую, так и практическую 

значимость. С точки зрения теории, анализ особенностей когнитивного 

развития детей младшего школьного и старшего дошкольного возраста с 

наследственными синдромами (соединительно-тканная патология, нарушения 

опорно-двигательного аппарата) расширит границы понимания общих и 

специфических закономерностей аномального развития.  

В данной монографии решаются некоторые дифференциально-

диагностические проблемы. С точки зрения практики, решение вопроса 

психологической диагностики  и реабилитации помогает определить профиль 

каждого больного, его индивидуальные особенности, характер дефекта и 

степень функциональных возможностей. Особой значимостью является 

разработка коррекционной программы, которая планируется в дальнейшем. 

Полученные в работе данные можно использовать в профилактической, 

консультативной и психокоррекционной работе психологической службы, в 

лекциях, семинарах для студентов психологов, дефектологов, врачей. 
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