«TexHONOruA BbIABNIEHUA AETEeN FPyNNnbl PUCKA MO HAIUUUIO
CUHAPOMaNbHON PopMbl ayTUama — cUHAgpPoma FXS»

TiowKesuy CeBet1aHa AHATO/IbEBHA,
KaHAUAAT NCUXONOrMYECKUX Hayk,

CTAapPLUMMA HAaYYHbIA COTPYAHUK
Hay4Hoi naboparopuun ®PL,
ayTU3M
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Centers for Disease Control and Prevention, CDC :
(LleHTpbl NO KOHTPOAIO U NpodUNAKTUKe 3aboneBaHun B\
CLLA) &

Risk Factors and Characteristics

o Studies have shown that amang identical twins, if ane child has ASD), then the other will be affected about 36-55% of the time. In nonridentical twins, i
ane child has ASD then the ather is affected about (3% of the tme 14
o Parents wha have a child with ASD have a Z%-16% chance of having a secand child wha s also ffrted 2
<HSD tends to accur mare often in peaple who have certain genetic or chramasamal canditions. About 10% of children with autism are also identified

35 having Down synd rnml, ragile X sgndrnrreltuberms sclerasis ¢, or other genetic and chromasomal dsorders L

v Almost haff about 44%) ofchidren identified with ASD has average to ahove average intellectual ability. [Read article

v Children bom to older parents are at a higher isk for having ASD. [Read summary &7
v A small percentage of chidren wha are barn prematurely orwith low birth weight are & greater risk for having ASD. [Read summary 17 c )

o ASD) commonly co-occurs with otfer develapmental, psychiatric, neurolagic, chromasamal,and genetic diagoses. The co-occurrence of one or mare
ayTU3M
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non-ASD developmental diagnoses s B3%. The co-accurrence of one or more psychiatrc diagnoses i 10%.Read summry ] PECYBCHBIA LEHTP



doTtorpaduma B3sTa ¢ canta www.fragilex.org.uk

Cungpom MapTtuHa-benn

CUHAPOM YMCTBEHHOM OTCTA/I0CTH, CLENIEHHOM
C IOMKOM Xxpomocomoi X

FXS - MoHoreHHbIli cuHapom YO u Aytmuama —
NpUYMHaA B MyTauumn ogHoro 2eHa FMR1, B pe3ynbraTte
KOTOPOM NpeKpalaeTca BbipaboTka cneundunyeckoro
6enka FMRP.

ITOT 6E/1I0K *KU3HEHHO BaXXeH ANA Pa3BUTMA MO3ra.
FMRP HaunHaeT $pyHKUMOHMPOBATL elle Ha 3Tane

3M6pVIOHafIbHOI'O Pa3BUTUA. )

YactoTa 3aboneBanHusa- 1:3500 y manbymkos, 1:6000 y

NleBOYEK. ayTnsm

OENEPASbHbII
PECYPCHBII LIEHTP



ObLWME CBEAOEHNA O CUHOPOME.

*HU3KUW YPOBEHb
MHTENNEKTYANIbHOIO
PA3BUTUA (Y BOJIbLUMHCTBA
MAJ/IbYMKOB)

*TPETb JIKOAEN C FXS UMEET
MONOXKUTE/IbHbBIE

ANATHOCTUYECKUNE ﬁ
RPUTEPUN ONA

MOCTAHOBKH ONATHO3A
AYTU3M.

o0 50% JETEM C FXS
BXOOAT B CMEKTP AYTU3MA.

doTorpadums B3aTa c carita www.fragilex.org.uk -

Kaufmann WE et al. Autism spectrum disorder in fragile X syndrome: : -
Co-occurring conditions and current treatment. Pediatrics. 2017 June ayTn3Mm

1:139 DELEPANbHbIIA
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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
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Ona FXS xapaktepHbl cneunduueckme npoaBaeHna Kak BO BHELHOCTU, TaK U

B NCuUxuyeckom chepe:

dusnyeckuin peHoTmn

*CBEPXPaCTAXKMMOCTb, CYXOCTb KOXKMU
*[MNepnoaBUXKHOCTb CYCTaBOB

*BbITAHYTOE INLO

*BbicTynatowmn noabopoaok

*BonblUne, OTTOMNbIPEHHbIE YLWHbIE PAKOBUHDbI
*Makpoopxusm (nybepTtar)

KorHutneHasa cdepa

*YMCTBEHHAs OTCTa/IOCTb (OT YMEpPEHHOM A0 TAXKENOM
CTeneHu)

*HapyLweHna nparmaTUYeCcKo CTOPOHbI peyn
*YCKOPEHHbIN TEMN PEYN C MHOTOYUCAEHHbBIMU
NOBTOPAMM, 3aNMUHKAMM, IXONANUAMMU

*MyTn3m (B HEKOTOPbIX Cy4Yasnx)

NNoBeneH4yecKue 0CObeHHOCTHU

*AyTU3M UN CNEKTP ayTU3Ma

*TpyAHOCTU KOMMYHUKALMUM U COLMANBHOTO
B3aMMOAENCTBUA

*BbICOKanA coumanbHaa TPEBOXKHOCTb, pOHOCTb
*136eraHne 3pnUTe/IbHOrO KOHTAKTa

*CTepeoTUnHble ABUXKEHUA pPyKamMu, B pAde C/yyaes
6onee cnoXxHble CTepeoTUnum

*COBI

*[MNepyYyBCTBUTENIBHOCTb K CEHCOPHbIM CTUMY/1aM
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MogudunumposaHHaa PaHrosas wWKana KOJIMYECTBEHHOM OLLEHKM OCHOBHbIX
KAMHNYECKNX CUMNTOMOB Y AETEN C CUHAPOMOM YMCTBEHHOW OTCTANOCTH,
cuenieHHoM ¢ NOMKoM xpomocomon X (Konnektmsom aBTopoB B 2006 roay Ha 6ase
dry MHUWM negmatpum n AeTCKON XUPYPrun).

LLIKana BKkAtoyaeT 14 KAMHNYECKUX NPU3HAKOB:
HapyweHna KommyHUKaTUBHOM chepbl
Tpy4AHOCTU 3pUTE/IBHOIO KOHTAKTA
HapyweHna HeBepbabHOM KOMMYHMKaLMK
HapylweHUAa TaKTUNbHOITO KOHTAKTa
OcobeHHOCTM peyeBOoro pPa3BUTKUS
YMeHune ncnoab3oBaTtb peyb
PeueBble HapyweHUA (3ByKONPOU3HOLLEHWE, MepceBepaLmm, 3X0Nanmnm)
XapaKTepucTMKa Temna peudm
[NpoABneHUA HapyLLleHNA BHUMaHUA
. NNpoAaBneHnA runepakTUBHOCTU
. Hannune crepeotnnuin
. OcobeHHOCTU InueBoro ¢peHoTUna
. CUMNTOMbI COEANHUTE/IbHOTKAHHbIX HapYLLUEHU
. MapameTpbl pU3nYeckoro pasBuTUA (OKPYKHOCTb FON0BbI) c )
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JKCNPECCUBHOCTb KaXKA0ro U3 KOTopbix oueHuBaerca B 6annax: 0-1-2-3. PECYPCHBIVI LIEHTP



PEKOMEHTAITHH 110 KOMILTEKCHOMY
COIPOBOJKJIEHHIO CEMEN, BOCITHTBIBAIOIIHX
JETEMN C CHHIPOMAJIbBHBIMH ®OPMAMH
PACCTPOMCTB AYTHCTHYECKOI'O CITIEKTPA.
CHH/IPOM YMCTBEHHOM OTCTAJIOCTH,
CIEILTEHHOM ¢ TOMKOH XPOMOCOMOM X

MetogH4eckne pexoMeHIANHH

Moan¢puuupopannas Panropas lIkana KolnuecTBeHHOR
OleHKH OCHOBHBIX KIHHHYeCKHX CHMITOMOB ¥ JeTeli ¢ FXS
(coxparrenHo — Panroead IlIkana)

1 TIIcuxonoraveckHi crarye pedenaka ¢ FXS ncenenyerces
no cJAeJYIIIHM napaMeTpam:

1.1 Kommynukarusaaa chepa (anmanason 0-3 Hanna)

0 6anmoB — pefeHOK KOHTAKTY J0CTYIEH, NMOB&JeHHe COOTBETCTBYVET
BO3PACTY, B TO ke BpeMs MOI'VT HaOMIoJaThed 3aCTeHUYHBOCTD, PODOCTD, BOI-
HeHHe, KOTOpble, TeM He MeHee, He JOCTHTa0T BEIPAKEeHHO CTeleHH,

1 6amn — KOHTAKT ¢ pedeHKOM 3aTpyIHEH BCIENCTBHE upe3MepHOil 3a-
CTEHUYHBOCTH, B3POCJIOMY TpeOyeTcs OOMbIle BpeMeHH, YeM OObIMHO, 4TO0B
NpHBIeYs BHHMAHHE pedeHKa, OIHAKO, CAMOCTOSTEIBHO MOMKET HHHITHHpPO-
BATE ODIIEHHE;

2 Ganna — HaOMOJAeTCA BRIPAKEHHOE HeKelaHHe BCTYIATH B KOHTAKT
(peOeHOK caMOCTOSTEIBHO JTHATIOr He HHHIMHPYeT H He MOAJep:KHBAET, HA
BOTMpPOCHI OTBEYAeT KpaiiHe H3OHpATElIbHO), MpealoYHTaeT Jep:KaThca 00O-
cODIEHHO, MPH HACTOHYHBOH CTHMY/SLHH 1714 NPHBIeYeHHS er0 BHHMAHHT
MOZKeT JATh HETaTHBHYIO PeaKIIHIO;

3 6anna — peOeHOK MPOTYKTHBHOMY KOHTAKTY HeJOCTYIIEH, BCe BpeMd
Jep:KHTCA B CTOPOHE, HA MOIMBITKH B3POC/IOro MpHEIeYsh BHUMAHHe pedeHKa
¢ TOMOIIBEO PA3THYHBIX pasapaskuTene (CTYXOBBIX, 3PHTEIBHBIX, TAKTHIb-
HBIX) He pearHpyer.

1.2 3puTeannan peaxknus (ananason 0-3 6anna)

0 6aa10B — NpH pasroBope CMOTPHT B I71a3a coOeCeJHHKY, B3ITIA He OT-
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2. Hepposiora4ecKHH CTATYC HCCAEIYIOT MO C/IeIYIOIIHM
napaMerpam:

2.1 CrepeoTHnnble IBHKeHHs pyKamn (ananason 0-3 6anaa).

0 6an10B — OTCYTCTBYIOT,

1 6a171 — BOSHHKAIOT peKo, Hallle MpH BOTHEeHHH;

2 6aJ171a — CTepeOTHIIHbIe IBHAKEeHHA BOSHHKAIOT HECKOIBKO pa3 3a BpeMa
0CMOTpa,

3 Ganaa — 10CTATOYHO BBIpAKeHHA CTepPeOTHIHA B AeHCTBHAX.

3. OcobennocTH GeHOTHNA OLEHHBAIOTCH MO CJASIYIOIMIHM
napaMeTrpam:

3.1 JInmo (amanaszon ot 0-3 dan10s).

3a KaKIOBIH NpH3HAK HauHcageTcs mo 0.5 Oamia.
0,5 6a11a — 3arHY THIA KOHTHK HOCA;

0,5 6anna — yIIHHeHHOe JTHIIO,

0,5 6anma — OOIBIIHE YIIIH,

0,5 6an1a — OTTOMBIPEHHBIE VIIIH,

0,5 6a1na — KpYIHBIH TAOKEIBIH TOI00POIOK,
0,5 6a/11a — BBICTYIAKOMINI 100

4. llpa3HakH nopakeHHA COeIHHHTeIbHOH TKAHH
OLEeHHBAKTCH MO CJAeIYHIIHM DapaMeTpam:

0 6an10B — HeT XapaKTepHbIX MPH3HAKOB MOPAKEHHA,

ﬁ Y neten ¢ FXS Z 6annos no Wkane 6onbwe 21 c )

ayTn3Mm
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S Q *OTCYyTCTBME BO3PACTHOrO anbda-pnTma

*[lpeobnagaHue TeTa-akTMBHOCTM YacToToM 6-7 'y, ¢ doKycom B
TEMEHHO-LLEHTPaIbHbIX 061aCTAX KOPbI FOIOBHOTO MO3ra
(a.6uon.H, npod. lopbauesckas H.J/.)
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33l-KapTupoBaHme y aetei ¢ FXS c
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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 


/ h HacnepctBeHHOCTb

A typical fragile X family tree
Clinical features increase in frequency and severity in

succeeding generations
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leTn 13 rpynnbl pUCKaA NO HANAUYUNKO cuHAPOoMa FXS

(I'IOI-(a3aHVIF| Ana meankKo-reHeTn4yeCckoro KOHCVJ'IbTVIpOBaHVlFl)

s
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Hun3kum YpOBEHb WHTEN/NIEKTa (ocobeHHO B

3a[aHMNAX Ha 3PUTE/IbHO-MOTOPHbIE HaBbIKK, 3a434MN Ha
KOHCTpPYMpoOBaHue, apnPpmeTnyeckmne NENCTBUA,
abCTPaKTHO-N0rM4YecKkoe MbilieHue)

PAC

BbicOKMe Nnoka3aTenn No PaHroBOM LLKane
Cneundunyecknnt natrepH 330

Hannune poACTBEHHWKOB MO  JIMHUM
MmaTepu C NHTENNEKTYa/IbHbIMU
HapyLWweHUAMMU ‘ )
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BepndumnKauma cMHAPOMA BO3MOKHA
TO/IbKO Ha OCHOBE NOATBEPKAEHHOIO
reHeTU4YeCcKoro aHanmn3a

 AHa/NM3 KPOBU Ha onpegeneHne KoamyecTsa
CGG-nosTopoB B reHe FMR1

* OnpepneneHne aHOMa/IbHOro MeTUINPOBAHUA
reHa FMR1
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ayTU3m
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KonunyectBo o6cnenoBaHHbIX U BblIAB/IEHHbIX AETEN B
PA3HbIX AMArHOCTUYECKUX rpynnax

pynna Konnyectso lpynna pucka no
obcnenoBaHHbIX AeTEN FXS

PaHHAA neTcKanA 47 2 (4%)

lwn3oppeHnsa

HeanddepeHumposaHHaa | 100 3 (3%)

YO

[eTckni aytnam 33 1 (3%)

Bcero 180 6 (3,3%)
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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.



Pe3ioMe

MpeanoxeHHbi  AMATHOCTUYECKUM  a/ITOPUTM

no3sonAeTr C BbICOKOM HaaeXHOCTbIO
3anoao3putb cuHapom FXS cpean petenm ¢
HeandppepeHUNPOBAHHOM YMCTBEHHOM
OTCTa/I0CTbIO, 3aepXKKOuU ncmxopevyesoro

Pa3BUTUA U PaACCTPOMCTBAMM CHEKTpa ayTu3ma.

¢)

ayTU3M

OEQEPANBHBIN
PECYPCHbIM LIEHTP



Pe3oMe

CucrtemHaa moaenb conpoBoxXageHumAa
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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.�
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