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FXS – fragile X  syndrome 
 

Синдром Мартина-Белл 
 

Синдром умственной отсталости, сцепленной 
с ломкой хромосомой Х 

 
 

FXS -  Моногенный синдром УО и Аутизма – 
причина в мутации одного гена FMR1, в результате 
которой прекращается выработка специфического 
белка FMRP. 
 
Этот белок жизненно важен для развития мозга. 
FMRP начинает функционировать еще на этапе 
эмбрионального развития.  
 
Частота заболевания- 1:3500 у мальчиков, 1:6000 у 
девочек. 
 Фотография взята с сайта www.fragilex.org.uk 



ОБЩИЕ СВЕДЕНИЯ О СИНДРОМЕ. 

•НИЗКИЙ УРОВЕНЬ 
ИНТЕЛЛЕКТУАЛЬНОГО 
РАЗВИТИЯ (У БОЛЬШИНСТВА 
МАЛЬЧИКОВ) 
 

•ТРЕТЬ ЛЮДЕЙ С FXS ИМЕЕТ 
ПОЛОЖИТЕЛЬНЫЕ 
ДИАГНОСТИЧЕСКИЕ 
КРИТЕРИИ ДЛЯ 
ПОСТАНОВКИ ДИАГНОЗА 
АУТИЗМ.  
 
•ДО 50% ДЕТЕЙ С FXS 
ВХОДЯТ В СПЕКТР АУТИЗМА.  
 

Фотография взята с сайта www.fragilex.org.uk 

Kaufmann WE et al. Autism spectrum disorder in fragile X syndrome: 
Co-occurring conditions and current treatment. Pediatrics. 2017 June 
1;139 

Выступающий
Заметки для презентации
И ВОТ ПОЧЕМУ… ПРИ СИНДРОМЕ УО … … РЕЧЬ ИДЕТ ОБ ИСПОЛЬЗОВАНИИ АДОСА

http://pediatrics.aappublications.org/content/139/Supplement_3/S194
http://pediatrics.aappublications.org/content/139/Supplement_3/S194


Фотография взята с сайта www.fragilex.org.uk 



Для FXS характерны специфические проявления как во внешности, так и 
в психической сфере:  

Физический фенотип •Сверхрастяжимость, сухость кожи  
•Гиперподвижность суставов 
•Вытянутое лицо 
•Выступающий подбородок  
•Большие, оттопыренные ушные раковины 
•Макроорхизм (пубертат) 

Когнитивная сфера •Умственная отсталость (от умеренной до тяжелой 
степени) 
•Нарушения прагматической стороны речи 
•Ускоренный темп речи с многочисленными 
повторами, запинками, эхолалиями 
•Мутизм (в некоторых случаях) 

Поведенческие особенности •Аутизм или спектр аутизма 
•Трудности коммуникации и социального 
взаимодействия 
•Высокая социальная тревожность, робость 
•Избегание зрительного контакта 
•Стереотипные движения руками, в ряде случаев 
более сложные стереотипии 
•СДВГ 
•Гиперчувствительность к сенсорным стимулам 

 
 
 



Модифицированная Ранговая шкала количественной оценки основных 
клинических симптомов у детей с синдромом умственной отсталости, 
сцепленной с ломкой хромосомой Х  (коллективом авторов в 2006 году на базе 
ФГУ МНИИ педиатрии и детской хирургии). 
  
Шкала включает 14 клинических признаков: 
1. Нарушения коммуникативной сферы 
2. Трудности зрительного контакта  
3. Нарушения невербальной коммуникации 
4. Нарушения тактильного контакта 
5. Особенности речевого развития 
6. Умение использовать речь 
7. Речевые нарушения (звукопроизношение, персеверации, эхолалии) 
8. Характеристика темпа речи 
9. Проявления нарушения внимания 
10. Проявления гиперактивности 
11. Наличие стереотипий 
12. Особенности лицевого фенотипа 
13. Симптомы соединительнотканных нарушений 
14. Параметры физического развития (окружность головы) 
 
 
Экспрессивность каждого из которых оценивается в баллах: 0-1-2-3.  





У детей с FXS Ʃ баллов по Шкале больше 21 



ЭЭГ-картирование у детей с FXS 
в сравнении с нормой. 

•Отсутствие возрастного альфа-ритма 
  
•Преобладание тета-активности частотой 6-7 Гц с фокусом в 
теменно-центральных областях коры головного мозга 
 (д.биол.н, проф. Горбачевская Н.Л.) 

Выступающий
Заметки для презентации
Поскольку при данном заболевании патогенетический механизм существенно влияет на строение и работу головного мозга, у детей с FХS отмечены определенные изменения в картине ЭЭГ 



Наследственность 



Дети из группы риска по наличию синдрома FXS 
(показания для медико-генетического консультирования) 

     Низкий уровень интеллекта (особенно в 
заданиях на зрительно-моторные навыки, задачи на 
конструирование, арифметические действия, 
абстрактно-логическое мышление) 

 
      РАС 
 
      Высокие показатели по ранговой шкале 
 
     Специфический паттерн ЭЭГ 
 
     Наличие родственников по линии 

матери с интеллектуальными 
нарушениями 

 



Верификация синдрома возможна 
только на основе подтвержденного 

генетического анализа 

• Анализ крови на определение количества 
СGG-повторов в гене FMR1 

 
• Определение аномального метилирования 

гена FMR1 



Количество обследованных и выявленных детей в 
разных диагностических группах  

Группа   Количество 

обследованных детей  

Группа риска по  

FXS 

Ранняя детская 

шизофрения  
47  2 (4%)  

Недифференцированная 

УО 
100 3 (3%)  

Детский аутизм  33  1 (3%)  

Всего  180  6 (3,3%)  

Выступающий
Заметки для презентации
Сочетание высокого балла по шкале (больше 21) с определенным ЭЭГ-паттерном [3] (отсутствие возрастного α-ритма и преобладание высокоамплитудной θ-активности частотой 6-7 Гц с фокусом в теменно-центральных областях коры головного мозга) являлось основанием для направления детей на генетическое обследование. Проведенный молекулярно-генетический анализ количества ЦГГ-повторов гена FMR1 подтвердил наличие синдрома Мартина-Белл у всех детей из группы риска. 
Кроме того с помощью ранговой шкалы и анализа ЭЭГ нам удалось выявить 3-х детей с ранее установленным диагнозом «синдром Мартина-Белл» (цитогенетический анализ выявил ломкость дистального отдела хромосомы Х), которые не проявляли характерных фенотипических черт и у них не был зарегистрирован  ЭЭГ-паттерн, характерный для этого синдрома. При последующем молекулярно-генетическом анализе количество повторов соответствовало нормальным аллелям. В результате этот диагноз  был снят.




 
 
 
 
 

Предложенный диагностический алгоритм 
позволяет с высокой надежностью  
заподозрить синдром FXS среди детей с 
недифференцированной умственной 
отсталостью, задержкой психоречевого 
развития и расстройствами спектра аутизма.  
 

Резюме 



 
 

Резюме 

Выявление 
риска 

Дифференциальная 
диагностика 

Углубленная 
оценка 

Программы 
помощи  

Системная модель сопровождения 

Выступающий
Заметки для презентации
Ранее установление верного диагноза дает  возможность  оказания своевременной	  помощи  детям с синдромом Мартина-Белл, в частности применение специфического медикаментозного лечения и  тактик психолого-педагогического сопровождения,  что существенно улучшает качество жизни не только ребенка, но и всей семьи в целом.�



СПАСИБО! 
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