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Высокая распространенность нарушений интеллектуального развития (НИР) в 
популяции и значительная доля неизвестного в вопросах этиологии, диагности-
ки и лечения привлекает внимание исследователей к данной патологии. Распро-
страненность НИР в популяции, по оценкам разных исследований, составляет 
1–3%. По данным Всемирной организации здравоохранения, в развивающихся 
странах цифра может достигать 4,8%. К данным нарушениям относятся такие 
диагнозы, как «задержка психического развития» (ЗПР) и «умственная отсталость» 
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(УО), которые в силу отрицательных коннотаций используются все реже. ЗПР и 
УО являются частыми направительными диагнозами у пациентов врачей-гене-
тиков медико-генетических консультаций [1].

НИР могут быть вызваны наследственными или ненаследственными причинами, 
а также их совместным влиянием. 

Влияние факторов окружающей среды может объяснять около 15% случаев НИР. 
К хорошо известным факторам окружающей среды, вызывающим НИР, относят: 
инфекции, перенесенные матерью во время беременности (цитомегаловирус, 
краснуха); воздействие токсических веществ на плод (алкоголь, свинец); перина-
тальные осложнения (перивентрикулярное кровоизлияние, гипоксия/ишемия 
при преждевременных родах); постнатальные события (менингит, травма голов-
ного мозга). Одной из наиболее частых причин нарушений интеллекта данной 
этиологической группы является длительная гипоксия головного мозга. Антена-
тальная гипоксия приводит к замедлению роста капилляров, увеличению про-
ницаемости клеточных мембран и метаболическому ацидозу, что способствует 
развитию ишемии мозга с внутриклеточным ацидозом. Зачастую антенатальная 
гипоксия сочетается с интранатальной асфиксией, вместе они вызывают комплекс 
компенсаторно-приспособительных реакций, в том числе усиление анаэробного 
гликолиза. Комплекс микроциркуляторных и метаболических расстройств, обу-
словленных гипоксией, приводит к двум основным типам повреждений: гемор-
рагическому инфаркту и развитию ишемии с последующей лейкомаляцией ве-
щества мозга. Ишемическому и преимущественно геморрагическому поражению 
вещества мозга способствует ряд манипуляций в первые 48–72 часа жизни ре-
бенка: искусственная вентиляция легких, введение гиперосмолярных растворов 
и др. У недоношенных детей повреждающее действие гипоксии усиливается за 
счет незрелости, что располагает к механической травматизации ребенка, осо-
бенно при патологических родах [2].

Изучение механизмов патогенеза гипоксически-ишемических поражений мозга 
помогло понять роль некоторых процессов в появлении НИР. Например, блокада 
кальциевых каналов, вызывающая изменение тока ионов через каналы мембра-
ны нервных клеток, приводит к нарушению высвобождения нейромедиаторов, 
что является причиной повреждения мембран нервных клеток и, как следствие, 
развития нарушений интеллекта.

У одних пациентов связь между воздействием факторов окружающей среды и 
НИР очевидна, в то время как у других бывает достаточно сложно оценить при-
чинно-следственную связь. В таком случае стоит рассматривать возможные ге-
нетические причины нарушений интеллекта [3].

Доля генетических форм у пациентов с НИР, по данным разных авторов, состав-
ляет 25–50%. Отмечается, что доля генетических форм НИР достигает 50% только 
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при использовании комплекса различных методов лабораторной диагностики, в 
противном случае эта доля существенно ниже. Среди генетических форм выде-
ляют хромосомные, моногенные заболевания и болезни геномного импринтин-
га [3]. 

В настоящее время доля хромосомной патологии среди пациентов с НИР разных 
степеней тяжести оценивается в 15–35%. Хромосомные заболевания определя-
ются с помощью стандартного кариотипирования, FISH-диагностики, хромосом-
ного микроматричного анализа и в некоторых случаях с помощью полногеном-
ного секвенирования. Доля анеуплоидий среди НИР составляет 11–15%. Среди 
них 6–8% составляет синдром Дауна. Структурные аномалии, в том числе микро-
структурная патология, составляют 15–20% от всех заболеваний с нарушениями 
интеллекта. Среди структурной хромосомной патологии наиболее частыми за-
болеваниями являются синдром кошачьего крика (частичная или полная делеция 
короткого плеча хромосомы 5) и Вольфа-Хиршхорна (частичная делеция корот-
кого плеча хромосомы 4); к наиболее частым микроструктурным хромосомным 
синдромам можно отнести синдромы Смит-Магенис (делеция 17p11.2), ДиДжор-
джи (делеция 22q11.2), Вильямса (делеция 7q11.23) [3].

Доля моногенных заболеваний в группе НИР, по данным различных исследований, 
составляет 28–50%. Методы, используемые для поиска данных заболеваний: био-
химические методы диагностики, составляют 0,25–2% среди всех пациентов с 
НИР (наследственные болезни обмена веществ), молекулярно-генетическим ана-
лизом отдельных генов – 5–15% (среди них диагностика синдрома ломкой хро-
мосомы X – 2%, мутации в гене MeCP2 у девочек – 1,5%), секвенированием ново-
го поколения – 20–42%. В настоящее время описано около 1000 генов, патогенные 
варианты в которых могут приводить к НИР. Среди наиболее частых моногенных 
болезней, сопровождающихся НИР, среди пациентов выборки следует отметить 
синдром Ретта, ломкой хромосомы X, мышечную дистрофию Дюшенна, нейро-
фиброматоз I типа и туберозный склероз [3].

Болезни геномного импринтинга объясняют примерно 5% случаев НИР. Среди 
них наиболее часто встречаются синдромы Прадера-Вилли, Энжельмена, Рассела-
Сильвера и Бэквита-Видемана [3]. 

За последние годы достигнут огромный прогресс в изучении этиологии НИР. Со-
вершенствование методов клинической и лабораторной диагностики снижает 
долю недифференцированных форм, однако она по-прежнему остается высокой 
и составляет примерно половину всех случаев НИР. Значит, существуют другие 
причины развития НИР, о которых мы пока ничего не знаем и которые нужно 
искать и изучать.



76

Литература

1. Анисимова И.В. Генетика умственной отсталости // Медицинская генетика. – 
2021. – Т. 20. – № 2. – С. 3–20. 

2. Анисимова И.В. Анализ структуры задержки психического развития и 
умственной отсталости среди пациентов Медико-генетического научного 
центра // Медицинская генетика. – 2021. – Т. 20. – № 5. – C. 15–25. 

3. Анисимова И.В. Генетические формы задержки психического развития и 
умственной отсталости в практике работы медико-генетической консультации 
Медико-генетического научного центра // Медицинская генетика. – 2021. – Т. 
20. – № 7. – C. 45–58. 


	Иной как Значимый Другой: восхождение к Человечности в эпоху потери Лица
	А.Г. Асмолов, д.психол.наук., академик РАО, заведующий кафедрой психологии личности факультета психологии МГУ имени М.В. Ломоносова, директор Школы антропологии будущего Института общественных наук Российской академии народного хозяйства и государственной

	Содружество наставнических программ «Значим», Москва, Россия
	Ю.И. Солдатенкова, психолог, БФ «Арифметика добра»
	М.В. Рыльникова, руководитель проекта, БФ «Волонтеры в помощь детям-сиротам»
	Ю.А. Паринская, руководитель направлений, БФ «Дети наши»
	М.В. Кочина, директор БФ «В твоих руках»
	А.М. Землянова, куратор проекта, БФ «Солнечный город»
	Н.А. Воронцова, исполнительный директор МОО «Старшие Братья, Старшие Сестры» 
	М.С. Брянская, куратор проекта, БФ «Дети+» 
	А.В. Бесштанько, директор ГБУ Социальный дом «Обручевский», г. Москва, Россия
e-mail: besshtanko@mail.ru 
	Социализация жителей социальных домов: проблемы и решения
	Б. фон Эзен, координатор проекта, Проект «Ясная квартира», БФ «Волонтеры в помощь детям-сиротам», г. Москва, Россия 
e-mail: birgitvonoehsen@gmail.com
	М.В. Рыльникова, руководитель проекта, Проект «Ясная квартира», БФ «Волонтеры в помощь детям-сиротам», г. Москва, Россия 
e-mail: mrylnikova@gmail.com 
	Е.М. Мельник, психолог, Проект «Ясная квартира», БФ «Волонтеры в помощь детям-сиротам», г. Москва, Россия 
e-mail: ek_vds@bk.ru 
	А.В. Серкина, методист, Проект «Ясная квартира» БФ «Волонтеры в помощь детям-сиротам» г. Москва, Россия 
e-mail: a_selivanova@list.ru 
	О.Г. Кузнецова, медицинский психолог ГБУЗ «Психиатрическая клиническая больница №4 имени П.Б. Ганнушкина» ДЗМ, г. Москва, Россия
	Е.С. Горват, младший научный сотрудник Центра комплексных исследований социальной политики Института социальной политики Национального исследовательского университета «Высшая школа экономики» (ФГАОУ ВО НИУ ВШЭ), г. Москва, Россия 
e-mail: elyubushina@hse.
	Е.В. Селезнева, канд. экон. наук, старший научный сотрудник Центра комплексных исследований социальной политики Института социальной политики Национального исследовательского университета «Высшая школа экономики» (ФГАОУ ВО НИУ ВШЭ), г. Москва, Россия 
e-m
	О.В. Синявская, канд. экон. наук, заместитель директора Института социальной политики Национального исследовательского университета «Высшая школа экономики» (ФГАОУ ВО НИУ ВШЭ), г. Москва, Россия 
e-mail: osinyavskaya@hse.ru
ORCID: https://orcid.org/0000-0
	Сравнение стоимости и качества жизни в интернате и при сопровождаемом проживании
	И.Г. Вечканова, канд. психол. наук., начальник отдела проектной деятельности федерального ресурсного (информационно-методического) центра по формированию доступной среды для инвалидов и других маломобильных групп населения
	О.А. Мирошниченко, канд. психол. наук., заместитель директора федерального ресурсного (информационно-методического) центра по формированию доступной среды для инвалидов и других маломобильных групп населения
	Коммуникационные основы при реализации маршрутоориентированного подхода в создании доступной среды для лиц с инвалидностью
	Л.Г. Хает, психолог, консультант Cлужбы помощи, Берлин, Германия, 
leonidkhayet@web.de
ORCID: https://orcid.org/0000-0002-9885-0729 
	Особенное детство и особенная старость в ситуациях выживания и благоденствия
	Я.Е. Вегнер, МА, эрготерапевт, Центр здоровья «Вивенталь», Берлин, Германия, janinasweg@googlemail.com
	Защита особенного детства в Германии
	М.А. Савина, д. мед. наук, психиатр, психотерапевт, Научный сотрудник 
АО Научного центра персонализированной медицины, Москва, Россия 
ORCID: https://orcid.org/0000-0002-0086-5704 
e-mail: maria_savina@mail.ru
	Эпигенетические последствия травматического опыта и их потенциальное обратное развитие под действием психотерапии
	И.С. Баранов руководитель Центра компетенций Государственного бюджетного учреждения города Москвы Геронтологического центра «Западный» Департамента труда и социальной защиты населения города Москвы, г. Москва, Россия
e-mail: BaranovIS1@social.mos.ru 
	Т.И. Фирсова, начальник Управления организации стационарного социального обслуживания Департамента труда и социальной защиты населения города Москвы, г. Москва, Россия
e-mail: FirsovaTI@mos.ru 
	О.В. Шалыгина, заместитель руководителя Департамента труда и социальной защиты населения города Москвы, г. Москва, Россия
e-mail: ShalyginaOV@mos.ru
	Деятельность Комиссии по защите прав граждан, проживающих в стационарных организациях социального обслуживания, – открытость и доверие как основа изменений
	П.Ю. Кантор, юрист, РБОО «Центр лечебной педагогики» г. Москва, Россия
e-mail: kantor@ccp.org.ru
	М.Е. Сиснёва, психолог, РБОО «Центр лечебной педагогики» г. Москва, Россия 
ORCID: https://orcid.org/0000-0003-0144-5792 
e-mail: msisneva@yandex.ru 
	Применение мер физического стеснения и изоляции: осведомленность и мнения персонала
	Е.В. Таккуева, магистр психологии, руководитель психологической службы, АНО «Дом удивительных людей 77», Москва, Россия 
ORCID: https://orcid.org/0000–0002–5690–6464 
e-mail: takkueva@mail.ru 
	Психосоциальная реабилитация больных шизофренией, проходящих лечение в психиатрическом стационаре и проживающих в психоневрологическом интернате
	М.П. Лямцева, ассистент кафедры детской стоматологии МГМСУ им. А.И. Евдокимова, Москва, Россия 
ORCID: https://orcid.org/0000-0003-2158-8010 
e-mail: mrstelma@mail.ru 
	Л.П. Кисельникова, д. мед. наук, заслуженный врач РФ, профессор, зав. кафедрой детской стоматологии МГМСУ им. А.И. Евдокимова, Москва, Россия 
ORCID: https://orcid.org/0000-0003-2095-9473
e-mail: lpkiselnikova@mail.ru 
	Современные цифровые технологии: их роль в обучении навыкам гигиены полости рта у детей с расстройствами аутистического спектра
	Р.С. Васильева, офтальмолог, Благотворительный фонд «Дорога Жизни», ФБГУ «Научно-медицинский исследовательский центр акушерства, гинекологии и перинатологии им. ак. В.И. Кулакова», г. Москва, Россия
	Особенности проведения офтальмологического осмотра и подбора оптической коррекции у детей со сложной сочетанной патологией
	О.А. Агеенкова, врач-офтальмолог, руководитель направления офтальмология «GMS-клиника», г. Москва, Россия 
e-mail: ageenkova.oksana@yandex.ru
	Зрение как способ общения и развития
	Н.В. Соловьева, врач-психиатр, Генеральный директор АО «Научный центр персонализированной медицины», г. Москва, Россия 
ORCID: https://orcid.org/0000-0003-2965-9127 
e-mail: drsnv@yandex.ru 
	И.В. Анисимова, канд. мед. наук, ФГБНУ «Медико-генетический научный центр имени академика Н.П. Бочкова», заведующая отделом организации медицинской помощи, врач-генетик, г. Москва, Россия 
ORCID: https://orcid.org/0000-0003-2667-9042 
e-mail: anisimova-in
	Научно-исследовательский клинический институт педиатрии и детской хирургии им. акад. Ю.Е. Вельтищева ФГАОУ ВО Российский национальный исследовательский медицинский Университет им. Н. И. Пирогова Минздрава России, Москва, Россия
	С.В. Боченков, зав. педиатрическим отделением врожденных и наследственных заболеваний 
	О.С. Грознова, д. мед. наук, главный научный сотрудник отдела клинической генетики
	М.А. Парфененко, лаборант-исследователь лаборатории клинической геномики и биоинформатики
	В.Ю. Воинова, д. мед. наук, зам. директора по трансляционной медицине, главный научный сотрудник отдела клинической генетики 
email: vivoinova@yandex.ru 
ORCID: https://orcid.org/0000-0001-8491-0228
	А.И. Белов, заведующий медицинским отделением, врач-психиатр ГБУ ЦСПР «Дом Детей», врач-психиатр благотворительного фонда «Дорога Жизни», участник экспертного совета благотворительного фонда «Детский паллиатив», г. Москва, Россия 
e-mail: belov@domdetey.m
	Особенности оказания паллиативной помощи детям с ментальными нарушениями в интернатных учреждениях
	А.В. Серкина, клинический психолог, специалист по коммуникации в медицине, Видновская районная клиническая больница, Московская область, Россия
e-mail: a_selivanova@list.ru
	Как врачу сообщать тяжелый диагноз так, чтобы пациент и его родственники остались ему благодарны
	Е.В. Семенова, директор, Институт специального образования ФГБОУ ВО «Уральский государственный педагогический университет», г. Екатеринбург, Россия
e-mail: iso.semenova@yandex.ru
	Е.А. Рудакова, методист, ГБОУ Псковской области «Центр лечебной педагогики и дифференцированного обучения», г. Псков, Россия 
e-mail: rudakova_ea@mail.ru 
	Е.Н. Елисеева, преподаватель, кафедра комплексной коррекции нарушений детского развития педагогического института ФГБОУ ВО «Иркутский государственный университет», г. Иркутск, Россия 
e-mail: ekaterinanikel@yandex.ru 
	Подход к оценке базовых учебных действий обучающихся с выраженными нарушениями интеллекта и тяжелыми множественными нарушениями развития 
	А.Ю. Хохлова, Высший Национальный институт обучения и исследований для инклюзивного образования (INSEI), г. Сюрен, Франция, 
ORCID: https://orcid.org/0000-0001-8495-2823
e-mail: aliyukho@gmail.com
	С. Моро, Высший Национальный институт обучения и исследований для инклюзивного образования (INSEI), г. Сюрен, Франция
ORCID: https://orcid.org/0000-0003-2744-6849 
e-mail: cedric.moreau@inshea.fr
	Идентификация особенностей восприятия и индивидуальные образовательные программы для детей со слепоглухотой и другими тяжелыми комплексными нарушениями
	М.А. Ветрова, аспирант кафедры специальной психологии и реабилитологии, педагог-психолог, педагог-дефектолог, Московский государственный психолого-педагогический университет (МГППУ), РБОО «Центр лечебной педагогики», Москва, Россия
ORCID: https://orcid.or
	Особенности выбора диагностического инструментария в работе с детьми с ТМНР и выраженными интеллектуальными нарушениями
	Н.А. Калиман, директор АНО Диаконический центр «Прикосновение», г. Оренбург, Россия 
e-mail: nkaliman@yandex.ru 
	Опыт организации образования взрослых, проживающих в стационарных организациях социального обслуживания психоневрологического профиля Оренбургской области
	Н.А. Карпова, педагог-психолог, РБОО «Центр лечебной педагогики», Москва, Россия
ORCID: https://orcid.org/0000-0001-9662-371X
e-mail: n.k.08@mail.ru
	Е.С. Захарова, педагог-психолог, РБОО «Центр лечебной педагогики», Москва, Россия
e-mail: elizabhetta@bk.ru
	Комплексная оценка самостоятельности и сформированности необходимых для трудовой деятельности навыков у молодых людей с психическими нарушениями, обучаемых по программе профессиональной подготовки, и ее предварительные результаты 
	А.А. Бикбулатова, Пущинский государственный естественно-научный институт (ФГБОУ ВО ПущГЕНИ), г. Пущино, Московская область, Россия
ORCID: https://orcid.org/0000-0002-6151-7017 
e-mail: albina-bikbulatova@yandex.ru
	Комплексная система профориентации среди людей с инвалидностью посредством деятельности ресурсных учебно-методических центров
	Е.В. Каретникова, РОО Региональная общественная организация родителей детей-инвалидов «Дорогою добра» Кировской области (РООРДИ «Дорогою добра» Кировской области), г. Киров, Россия
ORCID: https://orcid.org/0009-0005-7504-6294 
e-mail: ekv_2014@inbox.ru
	Оценка интеллекта, коммуникативных навыков и самостоятельности подростков с психическими нарушениями для формирования задач программы социализации и подготовки к трудовой деятельности 
	Е.Ф. Шведовский, психолог, Научный центр психического здоровья, г. Москва, Россия
ORCID: https://orcid.org/0000-0002-2834-7589 
e-mail: shvedovskijef@mgppu.ru
	Д.А. Мельникова, психолог, РБОО «Центр лечебной педагогики», г. Москва, Россия
ORCID: https://orcid.org/0009-0002-7996-5878 
e-mail: d.melnikova@ccp.org.ru
	Н.А. Мальцева, психолог, РБОО «Центр лечебной педагогики», г. Москва, Россия 
ORCID: https://orcid.org/0000-0001-9801-6024 
e-mail: nataly-mal@ccp.org.ru
	Комплексная программа развития навыков самостоятельности подростков с психическими нарушениями. Первый этап пилотного исследования
	А.М. Поляков, д. психол. наук, профессор кафедры общей и медицинской психологии, Белорусский государственный университет, Минск, Республика Беларусь 
ORCID: https://orcid.org/0000-0003-2089-1093 
e-mail: polyakov.bsu@gmail.com
	Развитие символического опосредствования субъект-субъектного взаимодействия в контексте проблемы социализации школьников с задержкой психического развития
	С.М. Утева, зав. филиалом, филиал № 2 ГОБУ «Новгородский областной центр психолого-педагогической, медицинской и социальной помощи», Валдай, Россия
ORCID: https://orcid.org/0009-0002-9615-492X 
e-mail: valdaycpprk@yandex.ru
	С.А. Шурыкина, зав. отделом, ГОБУ «Новгородский областной центр психолого-педагогической, медицинской и социальной помощи», Великий Новгород, Россия 
ORCID: https://orcid.org/0000-0001-9106-4920 
e-mail: swp070683@yandex.ru
	Организация помощи детям с парциальной недостаточностью преимущественно регуляторного компонента деятельности в условиях центра психолого-педагогической, медицинской и социальной помощи: трудности и возможности 
	Е.О. Харламова, психолог, РБОО «Центр лечебной педагогики», Москва, Россия
e-mail: stormoushak@gmail.com 
	О.В. Караневская, канд. пед. наук, доцент, Институт специального образования и психологии МГПУ, РБОО «Центр лечебной педагогики», Москва, Россия 
ORCID: https://orcid.org/0000-0002-9800-4768
e-mail: olg_ka@mail.ru 
	Ю.И. Каздым, педагог-дефектолог, РБОО «Центр лечебной педагогики», Москва, Россия 
ORCID: https://orcid.org/0009-0002-8881-422X 
 e-mail: ulyaryj@gmail.com 
	Д.В. Боголюбова-Кузнецова, психолог, РБОО «Центр лечебной педагогики», Москва, Россия 
ORCID: https://orcid.org/0000-0001-5598-7445
e-mail: bogolubova89@mail.ru 
	Влияние факторов среды занятий игровой группы на успешность коммуникации детей с расстройствами аутистического спектра
	С.А. Морозов, канд. биол. наук, ведущий научный сотрудник Федерального института развития образования Российской академии народного хозяйства и государственной службы при Президенте Российской Федерации (ФГБУ ФИРО РАНХиГС), г. Москва, Россия 
ORCID: https
	Современные проблемы дошкольного образования детей с аутизмом
	Е.И. Крайнева, директор, ГОБУ «Новгородский областной центр психолого-педагогической, медицинской и социальной помощи», Великий Новгород, Россия 
ORCID: https://orcid.org/0009-0007-6553-8919 
e-mail: alena.kraineva@yandex.ru
	Комплексный подход к оказанию услуг ранней помощи: из опыта работы
	Л.В. Шаргородская, канд. пед. наук, руководитель методического отдела 
РБОО «Центр лечебной педагогики» г. Москва, Россия 
ORCID: https://orcid.org/0000-0002-5479-6935
e-mail: lushar@yandex.ru
	О.В. Караневская, канд. пед. наук, доцент, Институт специального образования и психологии МГПУ, РБОО «Центр лечебной педагогики», Москва, Россия
ORCID: https://orcid.org/0000-0002-9800-4768 
e-mail: karanevskaysov@mgpu.ru, olg_ka@mail.ru
	Резолюция

