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Общие сведения о синдроме. 1 



ОБЩИЕ СВЕДЕНИЯ О СИНДРОМЕ. 

•ТРЕТЬ ЛЮДЕЙ С FXS ИМЕЕТ 
ПОЛОЖИТЕЛЬНЫЕ 
ДИАГНОСТИЧЕСКИЕ 
КРИТЕРИИ ДЛЯ 
ПОСТАНОВКИ ДИАГНОЗА 
АУТИЗМ.  
 
•БОЛЕЕ 60% ДЕТЕЙ ВХОДЯТ В 
СПЕКТР АУТИЗМА.  
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ОБЩИЕ СВЕДЕНИЯ О СИНДРОМЕ. 

Доля людей с FXS и аутизмом 
составляет примерно 2-6% 
всех случаев аутизма, что 
делает FXS наиболее 
известной, распространенной 
моногенной причиной 
аутизма. 
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ОБЩИЕ СВЕДЕНИЯ О СИНДРОМЕ. 

Синдром Мартина-Белл. 
Синдром умственной отсталости, сцепленной с 
ломкой хромосомой Х.  
FXS – fragile X  syndrome. 
 
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.  
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ОБЩИЕ СВЕДЕНИЯ О 

СИНДРОМЕ 

Распространенность 
достаточно высока 1 случай на 
2000 мальчиков  и 1 случай на 
4000 девочек. 
 
 
Клинические проявления у 
мальчиков  более выражены, 
чем у девочек. 
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Клинико-психологические особенности 
детей c FXS. 2 



Клинико-психологические особенности 

детей c FXS. 

 

Соматические проблемы 
 

• В раннем возрасте практически у всех детей 
наблюдается выраженная  мышечная дистония 
•Грыжи  
•Отиты 
•Пролапс  митрального клапана 
•Судороги   
•Расстройства сна 
•Ожирение  



Клинико-психологические особенности 

детей c FXS. 

 
 

 
 

Сильные стороны Слабые стороны 

Экспрессивный словарь Нарушения абстрактно-логического мышления 

Понимание речи Непреодолимые трудности, связанные с 
математикой 

Целостное восприятие Конструктивный праксис 

Ситуативная память на эмоционально 
окрашенные события 

Социализация и коммуникация, особенно в 
новых условиях  

Живая мимика Определенные стереотипные движения 
руками 

Способность к имитации Социальная тревожность 

Понимание того, что происходит вокруг  Трудности глазного контакта (избегание) 

Низкая концентрация внимания 





Носители премутации – мамы, 

бабушки/дедушки. 

Личностные особенности  носителей 
премутации: 
•Склонность к  депрессиям 
•Высокий уровень личностной 
тревожности 
•Нарастающие с возрастом 
неврологические проблемы 
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СПАСИБО! 


