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Исследования роли психологических и  генетических факторов, определяющих формирование пове-
денческих фенотипов при аутизме и умственной отсталости, актуальны как для современной клинической 
психологии, так и медицинской (психиатрической) генетики. Под поведенческим фенотипом подразумевает-
ся характерный для определенного синдрома набор когнитивных, коммуникативных и социальных особен-
ностей. Для наиболее распространенных синдромов, таких как синдром Дауна, Вильямса или умственной 
отсталости, сцепленной с ломкой хромосомы Х, известны особенности поведения и психического развития. 
Тем не менее, несмотря на высокую диагностическую значимость выявления поведенческих фенотипов для 
синдромальных и идиопатических форм умственной отсталости, включая и редкие (орфанные) заболевания, 
комплексные исследования интеллектуального, психомоторного и речевого развития при большинстве ге-
нетических болезней встречаются исключительно в отдельных случаях. В настоящем обзоре рассмотрены 
характерные психологические особенности наиболее распространенных генетически обусловленных син-
дромов, ассоциированных с аутизмом и умственной отсталостью. Исследования психологических и генети-
ческих факторов, определяющих поведенческие фенотипы, рассматриваются в качестве необходимых для 
медико-генетического консультирования и научно обоснованной психологической коррекции при аутизме 
и умственной отсталости. Обсуждаются возможности изучения особенностей функционирования детей с ге-
нетическими нарушениями для разработки более эффективной индивидуальной коррекционной программы.
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Studying psychological and genetic factors, determining behavioral phenotypes in autism and intellectual 
disability, are essential as for modern clinical psychology as for medical (or psychiatric) genetics. B ehavioral 
phenotype is defined as a certain pattern of cognitive, communicative and social abnormalities consistently associated 
with a biological disorder. Specific behavioral features along with distinctive patterns of mental development have 
been highlighted for the most common genetic conditions, such as Down, Fragile X  and Williams syndromes. 
However, despite high diagnostic value of behavioral phenotypes, recognition for syndromic (including rare/orphan) 
and idiopathic disorders, thorough studies of intellectual, psychomotor and speech development are exclusive. The 
present article highlights typical psychological characteristics of most prevailing genetic syndromes, associated with 
autism and intellectual disability. Studies of psychological and genetic factors, determining behavioral phenotypes, 
are important for genetic counseling and scientifically justified psychological intervention in autism and mental 
retardation. The potential of studying the functioning in children with genetic disorders for developing of a more 
effective individual intervention program is discussed.
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Распространенность аутизма и  умствен-
ной отсталости варьирует в пределах от 1 до 
1,5 % и от 3 до 4 %, соответственно [1-6], по-
зволяя рассматривать их в качестве одних из 
наиболее часто встречающихся состояний, 

ассоциированных с  нарушением психиче-
ского  развития у  детей. Комплексные пси-
хологические и  генетические исследования 
умственной отсталости и  аутизма начались 
сравнительно недавно  [1, 3]. Данные нару-
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шения развития впервые начали оцениваться 
с  помощью психологических методов в  на-
чале XX  века с  использованием психоме-
трических методов исследования. Первая 
генетическая причина синдромальной ум-
ственной отсталости (трисомия хромосомы 
21 для синдрома Дауна) выявлена только 
в  50-х годах XX  века. Было показано, что 
на долю генетических факторов, вносящих 
вклад в  этиологию умственной отсталости 
и аутизма, приходится не менее 40-50 % слу-
чаев [6, 8, 40, 41]. На протяжении последних 
десятилетий изучение поведенческих фено-
типов становится все более значимым для 
клинической психологии и  генетики. Под 
поведенческими фенотипами понимают ха-
рактерные особенности поведения, личности, 
когнитивного и коммуникативного развития, 
которые ассоциированы со специфическим 
биологическим нарушением [32]. Понимание 
поведенческих особенностей заболевания 
имеет большое значение и  позволяет опти-
мизировать условия проведения диагностики 
и  коррекции. Определение устойчивых осо-
бенностей поведения и  функционирования 
индивидуума может быть столь же важным 
для диагностики, как наличие аномалий раз-
вития. На данный момент в  некоторых ис-
следованиях рекомендуется оценивать, как 
минимум, пять различных сфер, включая 
интеллектуальное развитие, речь, внимание, 
социальное взаимодействие и поведение [33].

Прогресс в  изучении генетических ме-
ханизмов умственной отсталости и  аутизма 
был во многом обеспечен появлением новых 
молекулярных технологий. С помощью со-
временных методов стало доступно обнару-
жение сравнительно небольших изменений 
генома (микроперестройки, CNV, SNP), кото-
рые часто ассоциируют с  тяжелыми форма-
ми идиопатической умственной отсталости 
и аутизма [4, 7, 22, 23, 25, 40, 41]. Расстрой-
ства аутистического спектра и  умственная 
отсталость представляют собой группы со-
стояний, и  наблюдаются при многих гене-
тических заболеваниях. На данный момент 
причины многих форм несиндромальных 
умственной отсталости и  аутизма остаются 
неизвестными. Современные цитогенетиче-
ские и молекулярно-цитогенетические мето-
ды, направленные на изучение хромосомных 
аномалий среди индивидуумов с нарушени-
ями психики, позволяют выявить причин-
но-следственную связь между заболеванием 
и аномалиями генома, картировать гены пси-
хических заболеваний и определить взаимо-
действия между белками, кодируемыми дан-
ными генами, вследствие чего применение 
подобных методов является необходимым 
в контексте мультидисциплинарного подхода 
к  диагностике и  оказанию помощи  пациен-

там. Известно, что абилитационные и  кор-
рекционные занятия с  детьми с  расстрой-
ствами аутистического спектра и умственной 
отсталостью проводятся, как правило, в пси-
хологических центрах, при этом геномные 
заболевания практически не исследованы 
с  психологической точки зрения. Одной из 
причин отсутствия подобных работ является 
сравнительная новизна высокоразрешающих 
генетических методов. Технологии, разрабо-
танные в последнее время (например, молеку-
лярное кариотипирование с использованием 
серийной сравнительной геномной гибриди-
зации, array CGH) способны определить ге-
номную перестройку размером 5-10 пн, тогда 
как другие методы, например классический 
цитогенетический метод анализа, обладают 
значительно более низким разрешением (3-5 
млн пн и выше) [5, 41]. 

Необходимо также обратить внимание 
на степень выраженности умственной от-
сталости и/или аутизма при нарушениях 
генома. Генетические исследования не-
редко проводятся для индивидуумов с  от-
сутствием экспрессивной речи и  понима-
ния обращенной речи; гиперактивностью, 
нарушением тонкой и  крупной мотори-
ки, различными нарушениями, входящими 
в структуру сложного дефекта, тяжелой сте-
пенью умственной отсталости и  расстрой-
ствами аутистического спектра. С другой 
стороны, психологическая диагностика 
таких пациентов значительно затруднена 
в связи с отсутствием корректных методов 
исследования. Следует также отметить, что 
дети с тяжелой и глубокой умственной от-
сталостью до 1993 г. не были включены 
в систему образования в нашей стране, так 
как считались «необучаемыми» [3]. По-
скольку такой практики не было в системе 
образования, то и не стояло задачи изучения 
данной категории детей. Для оказания ква-
лифицированной помощи основной акцент 
диагностики должен быть сделан на ре-
шении коррекционно-развивающих задач, 
которое не представляется возможным без 
знания сохранных способностей детей и их 
возможностей. Необходимость диагности-
ки и  терапии как умственной отсталости, 
так и  расстройств аутистического спектра 
в раннем возрасте признается в настоящее 
время многими исследователями  [15, 38]. 
Было отмечено, что раннее вмешательство 
может способствовать улучшению резуль-
татов стандартизированных тестов интел-
лекта и  измерения уровня развития речи 
у  детей с  аутизмом [20]. Обзор исследова-
ний по ранней интервенции позволил сде-
лать вывод о  том, что наиболее эффектив-
ным является вмешательство в возрасте от 
24 до 48 месяцев [35]. 
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В целом, при исследовании умственной 
отсталости и аутизма используются разно-
образные психологические тесты, однако, 
как правило, в  большинстве случаев ис-
следователи оценивают уровень интел-
лекта, степень аутистических проявлений, 
адаптивное поведение, память, мышление, 
внимание, речь. В случае обследования 
детей с  генетическими синдромами прин-
цип проведения исследования не меняется, 
однако подбор тестов в данном случае за-
висит от особенностей синдрома и харак-
терных для заболевания нарушений раз-
вития той или иной психической функции, 
что представлено в табл. 1. Исследования, 
проведенные в  группах пациентов с  ум-
ственной отсталостью определенной гене-
тической этиологии (например, синдромы 
Дауна и  Вильямса, синдром умственной 
отсталости, сцепленной ломкой хромо-
сомы Х) показывают, что индивидуумы 
с умственной отсталостью при определен-
ном генетическом заболевании  часто де-
монстрируют одинаковые поведенческие 
и когнитивные особенности и проявления, 
соответствующий характер развития. Сле-
довательно, при наличии генетической 

причины, лежащей в  основе синдромаль-
ной патологии, можно говорить не только 
о подобных паттернах нарушений взаимо-
действия между генами, анатомических 
и  физиологических характеристик, но и 
о  характерных особенностях поведения, 
а  также интеллектуальных, когнитивных, 
личностных особенностях функциониро-
вания детей [30]. Отличительные черты 
синдромов, выявленные в  сравнительных 
исследованиях, описаны далее.
Синдром Дауна (трисомия хромосомы 21)

Основными признаками при данном 
синдроме являются нарушение речи и мо-
торных способностей, тогда как зрительно-
пространственные способности остаются 
относительно сохранными  [17]. У детей 
с синдромом Дауна по сравнению с другими 
детьми с тяжелой умственной отсталостью 
в  большей степени нарушена моторика, 
для них характерна моторная неловкость, 
повышенная гибкость суставов. У детей 
нарушено стереоскопическое распознава-
ние объекта, что объясняют недоразвити-
ем тонких моторных навыков пальцев рук. 
При синдроме Дауна описано значительное 

Таблица 1
Психологические тесты, используемые для оценки различных сфер  
у детей с наиболее распространенными генетическими синдромами,  

ассоциированными с аутизмом и умственной отсталостью 

Генетический 
синдром 

Название теста Оцениваемые сферы Ссылки 

Синдром Ретта Поведенческий опросник для синдрома Ретта 
(The Rett Syndrome Behavior Questionnaire) 

Поведение, эмоциональные 
реакции

[31]

Шкала адаптивного поведения Вайнленд 
(Vineland Adaptive Scales) 

Адаптивное поведение (ком-
муникация, навыки самооб-
служивания и др.)

[34]

Шкала интеллекта Кеттела для детей (Cattell 
Infant Intelligence Scale) 

Когнитивные навыки [34]

Синдром Дауна Тест Струпа (Stroop Type Task – Day/NightVer-
sion), Лондонская башня (Tower of London), 
Тест сортировки карточек (Modified Card Sort-
ing Test) 

Исполнительные функции 
(торможение, планирование, 
поддержание внимания, пе-
реключение)

[26]

Синдром ум-
ственной отста-
лости, сцеплен-
ный с  ломкой 
хромосомой Х

Тест ежедневного внимания для детей, адапти-
рованное задание на пространственную интер-
ференцию (Test of Everyday Attention for Chil-
dren, adapted Simon spatial interference task)

Исполнительные функции [42]

Синдром Ви-
льямса

Прогрессивные матрицы Равена, тест Векслера Интеллект, зрительно – про-
странственные способности

[9]

Международная шкала действия Лейтер (Leiter 
International Performance Scale)

Интеллект [29]

Синдром Праде-
ра-Вилли

Аутистическое диагностическое интервью, 
шкала наблюдения для диагностики аутизма 
(Autism Diagnostic Interview – Revised; the
Autism Diagnostic Observation Schedule  – 
Generic)

Выраженность аутистиче-
ских проявлений

[27]
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расхождение между активным и пассивным 
словарем [16].

Синдром Ретта
При классическом синдроме Ретта, свя-

занным с мутациями в гене МЕСР2 (Xq28), 
нарушения развития впервые проявляются 
у детей в возрасте от 6 до 18 месяцев. Для 
заболевания характерна стадийность тече-
ния. После замедления психического  раз-
вития, нарушения игровой деятельности 
и  остановки приобретения новых навыков 
на первой стадии, наблюдается потеря ранее 
приобретенных речевых и  двигательных 
навыков, утрачиваются целенаправленные 
движения рук. На третьей стадии улучша-
ется взаимодействие с окружающими людь-
ми, восстанавливается глазной контакт, 
хотя любая деятельность непродолжитель-
на по времени. На четвертой стадии проис-
ходит увеличение количества двигательных 
нарушений, происходит полная утрата экс-
прессивной речи [24, 31, 34, 39].

Синдром умственной отсталости, 
сцепленной с ломкой хромосомой Х 

(FRAXA) (увеличение количество CGG 
повторов в гене FMR1)

Среди особенностей поведения детей 
этим синдромом отмечается периодическое 
активное стремление ребенка к  полноцен-
ному общению, аутистические черты более 
неустойчивы по сравнению с классическим 
аутизмом. В периоды спадов активности обо-
стряются моторные и речевые стереотипии, 
ребенок перестает отвечать на обращенную 
речь. С возрастом у  индивидуумов с  син-
дромом умственной отсталости, сцепленной 
с  ломкой хромосомы Х, увеличивается ко-
личество моторных стереотипий в виде по-
тирания ладоней рук, потряхивания кистями 
рук, в речи отмечаются эхолалии [1]. 

Синдром Вильямса  
(делеция в участке 7q11.23)

Основными проявлениями синдрома яв-
ляются хрипловатый голос, отсутствие чув-
ства дистанции при общении. У пациентов 
с синдромом Вильямса наблюдается слабая 
зрительно-моторная интеграция, в  резуль-
тате чего вместо целостной картинки они 
видят ее отдельные составные части. Мно-
гие из них могут играть на музыкальных 
инструментах, общительны, не имеют за-
держек в речевом развитии [11]. 

Синдром Ангельмана (делеция или 
унипарентальная дисомия в участке 

15q11.2-q13 материнской хромосомы)
Основной значимой характеристикой 

синдрома Ангельмана является чрезмер-

но положительное настроение, постоянная 
улыбка и  смех. Наблюдаются фокальные 
стереотипии, однако у пациентов не наблю-
дается специфичных, часто повторяющихся 
стереотипных паттернов. Дети заинтересо-
ваны в  социальных взаимодействиях, мно-
гие пациенты стремятся к  коммуникации, 
несмотря на выраженные нарушения речи. 
Пациенты испытывают трудности во взаи-
модействии по причине слабого понимания 
социальных и эмоциональных сигналов [33]. 

Синдром Прадера-Вилли (делеция или 
унипарентальная дисомия в участке 
15q11.2-q13 отцовской хромосомы)
Нарушения поведения при данном син-

дроме проявляются в  резких перепадах 
настроения, упорстве, манипулятивном 
поведении, обсессивно-компульсивных ха-
рактеристиках, а  также сложностью в  от-
влечении от ежедневно повторяемых ру-
тинных событий. Синдром Прадера-Вилли 
также ассоциирован с повышенным риском 
психиатрических нарушений. Пациенты 
с унипарентальной дисомией более подвер-
жены психозу, чем с делецией [18]. 

Синдром делеции 1p36
При данном синдроме наблюдается за-

держка моторного  развития; некоторые 
исследователи  [10] отмечают, что 25 % па-
циентов могут ходить самостоятельно, ши-
рокой походкой, примерно к 2-7 годам. Экс-
прессивная речь отсутствует в 75 % случаев, 
понимание обращенной речи ограничено 
определенными ситуациями. Стремление 
к коммуникации в ранние годы проявляется 
слабо, но улучшается со временем, с расши-
рением репертуара используемых жестов. 

Синдром Клайнфельтера  
(наличие дополнительной  

хромосомы X при мужском кариотипе)
Характерным для детей с  этим син-

дромом является слабость эмоциональ-
но-волевой сферы, которая приближается 
к  психическому инфантилизму. Отмечает-
ся чрезмерная внушаемость, подражатель-
ность, подчиняемость, несамостоятель-
ность, чрезмерная привязанность к близким, 
нередко с элементом назойливости. Настро-
ение обычно повышенное, с эйфорическим 
оттенком, имеет тенденцию к  беспричин-
ным колебаниям, иногда отмечается склон-
ность к аффективным вспышкам [36]. 

Синдром Шерешевского-Тернера  
(потеря хромосомы Х у девочек)

Для данного синдрома, как правило, 
не характерна умственная отсталость, за 
исключением случаев с  кольцевой хромо-
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сомой Х, однако специалисты в  качестве 
характерных особенностей выделяют труд-
ности в  обучении, пространственных от-
ношениях, нарушения моторного контроля. 
В различных исследованиях также отмеча-

ются нарушение зрительно-пространствен-
ной координации, исполнительных функ-
ций (беглость речи, навыки планирования 
и  др.), памяти и  внимания. Описан также 
инфантилизм [12].

Таблица 2
Характеристика наиболее часто встречающихся генетических синдромов

Синдром Основная генети-
ческая причина

Частота Умственная 
отсталость

Аутизм Характерные 
нарушения, области 

выявляемых нарушений 
Синдром 
Дауна

Трисомия хромо-
сомы 21

1:650-850 От умеренной 
до тяжелой 
степени 

(IQ=25–55)

В некоторых 
случаях обна-
руживаются 
аутистические 
проявления 

Речь, моторика, 
рабочая память, 
исполнительные 
функции [1, 13, 26]

Синдром 
Ретта

Мутации, делеция 
в гене MECP2

1:10000 (у 
девочек)

Тяжелая сте-
пень

Аутистические 
проявления 

Мелкая моторика, речь, 
стереотипные «моющие» 
движения [24, 31, 34]

Синдром 
умственной 
отсталости, 
сцепленной 
с ломкой 
хромосо-
мой Х

Увеличение 
количества CGG 
повторов в гене 

FMR1

1:3600 – 
1:4000 
у маль-
чиков 

и 1:4000 – 
1:6000 

у девочек

От погранич-
ного уровня 

(около IQ = 70) 
до тяжелой 

степени. Чаще 
легкая или уме-
ренная степень. 

Аутистические 
проявления

Характерная речь, 
исполнительная функ-
ция, кратковременная 

память, зрительно – про-
странственная память, 
СДВГ(синдром дефици-
та внимания и гиперак-

тивности) [19]
Синдром 
Вильямса

Делеция 7q11.23 1 : 7500 до 
1 : 20000

Cредний IQ 
58-69 

Нет Моторные, речевые на-
выки, высокая тревож-
ность, СДВГ [9, 28, 29]

Синдром 
Ангельмана

Делеция 15q11.2 
на материнской 
хромосоме

1:12000 Тяжелая сте-
пень

Аутистические 
проявления

Речь, нарушения 
походки, координа-

ции, гиперактивность, 
концентрации внимания 
и импульсивность [33]

Синдром 
Прадера – 
Вилли 

Делеция 15q11.2 
на отцовской 
хромосоме

1:15000 Умеренная ум-
ственная отста-
лость (средний 

IQ – 60)

Расстройство 
аутистического 

спектра

Дизлексия, ритуальное 
поведение, компульсив-
ные симптомы [18]

Синдром 
делеции 
1p36

Делеция 1p36 1:5000 – 
1:10000

Тяжелая 
умственная 
отсталость

Не отмечено Речь, взаимодействие, 
резкие перемены 

настроения, самопо-
вреждающее поведение, 

стереотипии [10]
Синдром 
Клайнфель-

тера 

Дополнительная 
хромосома Х 
при мужском 
кариотипе

1:500 – 
1:1000

Легкая степень 
или нормаль-
ный интеллект

Нет Исполнительные функ-
ции, внимание, наруше-
ния восприятия, памяти 
и абстрактного мышле-
ния, дизлексия [36]

Синдром 
Шерешев-
ского – 
Тернера

Отсутствие одной 
хромосомы Х 
при женском 
кариотипе

1:2000 – 
1:5000

Легкая степень 
или нормаль-
ный интеллект

Нет СДВГ, зрительно-про-
странственные и испол-
нительные функции [21]

Синдром 
Смит – Ма-
женис 

Синдром 

Делеция 17p11.2 1:25000 От умеренной 
до тяжелой 
степени

Варьирует Нарушения поведения, 
агрессия, резкие смены 
настроения, недостаток 

внимания [37]
Кошачьего 
крика

Делеция 5p12 1:50000 От умеренной 
до тяжелой 
степени 

Аутистические 
черты

Нарушения поведения, 
повторяющиеся движе-
ния, сверхчувствитель-
ность к стимулам [14]
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Синдром Смит-Маженис  

(делеция в участке 17p11.2)
У восьмидесяти процентов  пациентов 

проявляется самоповреждающее поведение 
(аутоагрессия), включая онихотилломанию, 
кусание запястий, качание головой, а также 
повышенная толерантность к  боли, нару-
шение сна. Аутизм был описан у не менее 
4 пациентов с  делецией в  участке делеции 
Смит-Маженис. Навыки импрессивной 
речи, как правило, выше, чем экспрес-
сивной. Хриплый голос может являться 
диагностическим маркером синдрома. Ис-
пользование языка жестов значительно спо-
собствует улучшению коммуникативных 
способностей ребенка [37]. 

Синдром крика кошки  
(cri du chat, делеция в участке 5p15.2)
Наибольшее отставание в развитии на-

блюдается для навыков, которые требуют 
мобильности, ловкости и  вербальной ком-
муникации. По сравнению с мелкой мото-
рикой, крупная моторика рук относительно 
сохранна и дети способны махать рукой или 
поймать катящийся мяч. Отсутствие речи 
компенсируется у  примерно 2/3 детей при 
помощи невербальных методов коммуни-
кации, примерно 50 % детей способны ис-
пользовать язык жестов для сообщения ос-
новных потребностей [14].

Основные характерные особенности, 
свойственные распространенным генетиче-
ским синдромам, представлены в табл. 2.

Заключение
Анализ литературных данных о  раз-

личных аспектах поведенческих фенотипов 
и  функционировании детей с  синдромаль-
ными формами генетических заболеваний 
свидетельствует о  достаточном количестве 
публикаций, освещающих психологические 
особенности детей с  данными нарушения-
ми  развития. Несмотря на наличие работ 
в данной области, необходимо отметить, что 
такое утверждение справедливо лишь для 
наиболее частых синдромов, тогда как ме-
нее распространенные генетические забо-
левания остаются мало описанными с пси-
хологической точки зрения. Генетические 
заболевания являются актуальным объек-
том психологических исследований, так как 
при генетических синдромах, как правило, 
наблюдаются множественные когнитивные, 
моторные и  поведенческие нарушения, 
а  также нарушения социального взаимо-
действия и общения. Если для наиболее ча-
стых синдромов могут быть использованы 
стандартные тесты, то для более редких на-
рушений психологические методы исследо-

вания еще не разработаны, и часто сложно 
применить существующий арсенал методик 
к анализу этих детей. При проведении пси-
хологического тестирования и  разработке 
специального метода оценки необходимо 
принимать во внимание особенности детей, 
типичные для всех индивидуумов с  дан-
ным нарушением. Следовательно, в насто-
ящее время имеется острая необходимость 
в  создании подходов к  психологическим 
исследованиям детей с  генетическими за-
болеваниями известной этиологии, которые 
будут способствовать полноценному описа-
нию различных областей функционирова-
ния ребенка и  позволят разработать целе-
направленные опросники для обследования 
этих детей. 
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