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В статье обобщены данные психологического исследования группы 
разновозрастных испытуемых (2–34 года, 55 лиц мужского пола и 6 женского пола)  
с моногенной формой наследственного нарушения когнитивных функций, 
сочетающейся с аутистическими проявлениями, – синдромом Мартина–Белл (FXS).  
В результате анализа комплекса психологических данных были выявлены 
значительные когнитивные нарушения, сохраняющиеся на всем исследованном 
возрастном интервале. Для оценки аутистических нарушений использовались 
Социально-коммуникативный опросник (SCQ) и диагностическая шкала детского 
аутизма CARS-2. Согласно полученным данным аутистические нарушения 
наблюдались в среднем у 60% испытуемых (меньше у лиц женского пола) и были 
максимально представлены в возрасте 8–12 лет. Использование плана 
диагностического обследования при аутизме ADOS-2 позволило показать, что 
основной вклад в общий балл аутистических проявлений дает шкала Социального 
аффекта. Практически все испытуемые демонстрировали существенно сниженный 
уровень адаптивных навыков. Самые низкие значения показателей по шкалам 
Коммуникации, Социализации и Повседневных житейских навыков наблюдались  
в возрасте 8–12 лет. С возрастом наблюдалось повышение балла только по шкале 
Повседневных житейских навыков. Было также показано, что более высокая степень 
адаптации и относительно высокие показатели невербального интеллекта 
наблюдались у детей с менее выраженной аутистической симптоматикой.     

Ключевые слова: синдром умственной отсталости, сцепленной с ломкой 
хромосомой Х, расстройства аутистического спектра, синдром Мартина–Белл, 
синдром ломкой хромосомы Х, социализация, невербальный интеллект, адаптивные 
навыки. 
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The article analyzes psychological data of a large group (55 males and 6 females) of 
subjects with monogenic form of hereditary cognitive impairment with autistic symptoms 
– Martin-Bell syndrome (FXS) at different age ranges (from 2 to 34 years old). As a result of 
the analysis, significant cognitive impairments were identified, which persisted throughout 
the studied age interval (IQ 50 ± 2.1 in males and 60 ± 5.6 in females). Autistic disorders 
were observed on average in 60% of subjects (less in females) and were most pronounced 
at 8-12 years. Use of Autism Diagnostic Observation Scale-2 (ADOS-2) allowed us to show 
that “Social Affect” scale makes the main contribution to overall score of autistic 
manifestations. Almost all subjects showed a significantly reduced level of adaptive skills. 
The lowest scores on “Communication”, “Socialization” and “Everyday life skills” scales 
were observed at the age of 8-12 years. With increase in age, subjects improved only on 
“Daily Life Skills” scale. It was also shown that a higher degree of adaptation and better 
nonverbal intelligence was observed in children with less severe autistic symptoms. 

Keywords: mental retardation syndrome linked to fragile X chromosome; autism spectrum 
disorders; Martin-Bell Syndrome; fragile X syndrome; socialization; nonverbal intelligence, 
adaptive skills. 
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Введение 

Среди синдромальных форм расстройств аутистического спектра (РАС) 
синдром умственной отсталости, сцепленный с ломкой хромосомой Х (синдром 
Мартина–Белл, FXS), является наиболее частой причиной аутизма [8; 23; 26]. Этот 
синдром интенсивно изучается в последнее время, поскольку он может быть 
моделью для исследования синаптических механизмов регуляции нейронных сетей 
при РАС [31]. При полной мутации гена FMR1 происходит увеличение числа 
тринуклеотидных CGG-повторов (более 200), что приводит к метилированию 
промотора этого гена и полному отсутствию белка FMRP у лиц мужского пола [9; 32]. 
У лиц женского пола из-за наличия второй хромосомы Х белок будет 
вырабатываться в клетках, содержащих нормальную копию гена. У людей с полной 
мутацией гена наблюдаются когнитивные нарушения, стереотипное поведение, 
трудности коммуникации и социального взаимодействия, высокая социальная 
тревожность, робость, избегание зрительного контакта, ускоренный темп речи  
с многочисленными повторами, запинками, эхолалиями, гиперактивность  
с дефицитом внимания, гиперчувствительность к сенсорным стимулам [3; 20],  
а также соединительнотканные нарушения [10; 19]. В зависимости от количества 
белка специфический поведенческий фенотип у людей с FXS проявляется в разной 
степени. В этой работе мы приводим данные комплексного психологического 
исследования группы разновозрастных пациентов с этим синдромом, акцентируя 
внимание на основных дефицитах и наиболее уязвимых возрастных периодах, 
требующих дополнительной поддержки. 

Материалы и методы исследования 

В исследовании приняли участие 61 человек в возрасте от 2 лет 3 месяцев до 34 
лет 1 месяца (55 участников мужского пола и 6 участниц женского пола)  
с подтвержденным генетическим диагнозом «синдром Мартина–Белл». Были 
выделены 5 групп испытуемых согласно их хронологическому возрасту на 
основании общепринятой медицинской классификации: 1–3 года (10 человек),  
3–7 лет (18 человек), 8–12 лет (17 человек), 13–16 лет (8 человек) и от 17 лет  
и старше (8 человек).     

Для оценки уровня социальной адаптации использовалась Шкала адаптивного 
поведения Вайнленд (VABS-II), описанная ниже более подробно. Симптомы, 
связанные с РАС, оценивались с помощью Социально-коммуникативного опросника 
(SCQ) и рейтинговой шкалы аутизма у детей (CARS-2). Для количественной оценки 
симптоматики РАС и для лучшей клинической оценки диагнозов у части 
испытуемых мы использовали стандартизированную методику оценки общения, 
социального взаимодействия, игры и ограниченного/повторяющегося поведения 
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ADOS-2 [22]. Такой набор методов позволил сделать выводы о полиморфизме 
клинических проявлений у испытуемых в различных областях развития. 

Шкала адаптивного поведения Вайнленд. Адаптивное функционирование 
измерялось с помощью шкалы адаптивного поведения Вайнленд (Vineland) второго 
издания (VABS-II) [29]. VABS-II – это полуструктурированное интервью для оценки 
людей от рождения до 90 лет, которое позволяет оценить четыре различные сферы 
функционирования: общение, навыки повседневной жизни, социализация  
и двигательные навыки с адаптивным комплексом поведения (ABC) (апробация на 
русской выборке – Жукова М.А., Овчинникова И.В., Григоренко Е.Л. [2]).  
В оригинальном исследовании внутренняя надежность и надежность повторного 
тестирования составляла от 0,81 до 0,90 для субшкал и от 0,94 до 0,97 – для шкалы 
ABC. Основные сферы жизнедеятельности оцениваются исходя из трехбалльной 
системы, где 2 балла присваиваются, если навык сформирован, 1 балл – если 
сформирован наполовину и 0 баллов – если не сформирован. Итоговый балл уровня 
адаптации представляет собой сумму стандартных баллов по всем шкалам. Уровень 
адаптации в зависимости от итогового балла может быть описан как высокий, 
умеренно высокий, средний, умеренно низкий или низкий. Отдельно представлена 
шкала дезадаптации. В нашем исследовании 41 человек был отобран с помощью 
простого случайного отбора для участия в исследовании и далее обследован по 
шкале Вайнленд.    

Аутистические проявления. Социально-коммуникативный опросник (SCQ, Social 
Communication Questionnaire) [5]. Социально-коммуникативный опросник – 
скрининговая методика, которая помогает выявить симптомы, связанные с РАС. На 
российской выборке опросник не валидизировался, поэтому результаты по нему 
следует рассматривать с осторожностью. Методика состоит из 40 вопросов, на все 
вопросы отвечают родители детей возраста 36–82 месяца. Чувствительность 
методики (доля положительных результатов, которые идентифицированы верно) 
составляет 0,74, специфичность (доля отрицательных результатов, которые 
идентифицированы верно) – 0,54. Балл 15 и выше говорит о возможном наличии 
расстройств аутистического спектра. С помощью данной шкалы было обследовано 
36 человек.  

Рейтинговая шкала детского аутизма, CARS-2 (Childhood Autism Rating Scale) – 
один из наиболее широко используемых инструментов для первичного скрининга 
симптомов аутизма [27]. Оценка основана на клинических наблюдениях за 
поведением ребенка, данные валидизации на российской выборке не доступны. 
Методика состоит из 15 разделов: Взаимоотношение с людьми, Имитация, 
Эмоциональная реакция, Владение телом, Использование объектов, Адаптация  
к изменениям, Визуальная реакция, Слуховая реакция, Вкус, Запах и Реакция на 
прикосновение и осязания, Боязнь или нервозность, Невербальная коммуникация, 
Уровень активности, Уровень и степень интеллектуального отклика и Общее 
впечатление. Итоговый балл считается как общая сумма баллов по всем параметрам. 
Диапазон баллов 15–30 говорит об отсутствии аутизма, 30–36 – о проявлениях 
аутизма от легкого и среднего уровней тяжести, выше 36 баллов – тяжелые 
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проявления аутизма. 38 человек были рандомно отобраны для участия  
в исследовании и далее обследованы по этой шкале.   

ADOS-2 (Autism Diagnostic Observation Schedule, 2nd edition) – 
полуструктурированная стандартизированная оценка общения, социального 
взаимодействия, игры и ограниченного/повторяющегося поведения. ADOS-2 
позволяет дать качественную и количественную квалификацию имеющихся 
симптомов относительно критериев, используемых в DSM-5 и МКБ-10. План 
обследования включает в себя серию стандартных ситуаций, провоцирующих 
ребенка на взаимодействие с интервьюером. Оценивается общение, социальное 
взаимодействие, игра, стереотипные формы поведения. ADOS-2 состоит из пяти 
модулей, в каждом из которых предусмотрен свой протокол (модули 1-4, модуль Т). 
Методика была переведена на русский язык, апробирована на англоязычной 
выборке. Чувствительность ADOS-2 варьируется от 0,83 до 0,91, а специфичность 
варьируется от 0,86 до 0,94 [22]. Методика может использоваться у людей любого 
возраста, однако при отсутствии речи во взрослом возрасте применяться не может. 
Методика проходит валидизацию на русскоязычной выборке (на данный момент  
с помощью методики протестировано более 100 человек). В силу отсутствия 
стандартизированных показателей по шкале, а также данных о валидности для 
российской популяции результаты по шкале ADOS-2 нельзя считать надежными.   

Для всех групп испытуемых были посчитаны средние значения общих баллов 
по всем шкалам, по которым они были обследованы. Отдельно были посчитаны 
средние значения по субтестам шкалы Вайнленд, чтобы более детально оценить 
профиль адаптации. Проверка на нормальность распределения баллов по всем 
методикам показала, что данные распределены нормально только по шкале 
Вайнленд в выборке испытуемых 4–7 лет и по шкале SCQ в выборке испытуемых 4–7 
лет (p=0,44 и p=0,5 по критерию Шапиро–Уилка, соответственно). Поэтому 
статистический анализ проводился с помощью непараметрических критериев: 
рангового метода проверки равенства медиан Краскела–Уоллиса, рангового 
корреляционного анализа Ч. Спирмена и U-критерия Манна–Уитни.  

Результаты исследования 

Аутистические проявления 

 В нашем исследовании 23 человека были обследованы с помощью методики 
ADOS-2 и 50 человек – посредством методик SCQ (бланки «В настоящее время»  
и «В течение жизни») и CARS-2.  Все три методики выявили наличие аутистических 
проявлений на всем исследованном возрастном диапазоне. Согласно результатам по 
методике ADOS-2 69% обследованных были отнесены к группе «аутизм», а 13% –  
к группе «спектр аутизма».  Группа «спектр аутизма» предполагает меньшее 
количество симптомов РАС, чем в ядерной группе «аутизм», однако больше, чем при 
отсутствии РАС. По методике CARS-2 50% обследованных набрали высокий балл, 
позволяющий говорить о тяжелых нарушениях аутистического спектра. С помощью 
критерия Краскела–Уоллиса было проведено сравнение средних значений по 
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опросникам SCQ и CARS-2 в исследуемых возрастных группах. Данные представлены 
в таблице 1. 

Согласно результатам по методике SCQ 40% испытуемых набрали высокие 
баллы по бланку «В течение жизни».  Методика SCQ состоит из двух бланков  
«В настоящее время» и «В течение жизни». Бланк «В настоящее время» позволяет 
отследить динамику проявлений РАС, а «В течение жизни» – провести скрининг на 
возможные симптомы РАС. Показатели для бланка SCQ «В настоящее время»  
с возрастом изменяются незначительно, хотя и наблюдается тенденция к менее 
выраженным аутистическим проявлениям в старших возрастных группах. Данные 
групп испытуемых 1–3 лет и 18–35 лет не анализировались в силу малого 
количества испытуемых. У обследуемых 8–12 лет в обоих бланках были обнаружены 
максимальные баллы выраженности аутистической симптоматики в сравнении  
с другими группами. Кроме того, для бланка «В течение жизни» группы 
сравнивались попарно с помощью U-критерия Манна–Уитни. Выявлены 
достоверные отличия возрастной группы детей 8–12 лет от группы детей 4–7 лет 
(U=44, p<0,05), то есть в возрасте 8–12 лет отмечается максимальная выраженность 
потенциальных симптомов РАС. У мальчиков пик аутистических проявлений 
приходится на 8–12 лет, где максимальное значение балла SCQ в течение жизни 
равно 22,5. В группе обследуемых 4–7 лет наблюдалось существенное снижение 
баллов по опроснику CARS-2, в то время как максимальный балл отмечался  
у обследуемых 8–12 лет.   

Таблица 1 

Средние значения опросников SCQ и CARS-2 в разных возрастных группах  
и отдельно у лиц мужского пола 

Шкалы 

1-3 лет 4-7 лет 8-12 лет 13-17 лет 18-35 лет 

FXS 
FXS 
М 

FXS 
FXS 
М 

FXS 
FXS 
М 

FXS 
FXS 
М 

FXS 
FXS 
М 

SCQ, в течение 
жизни* 

16,4 14,5 14 14,6 22,5 22,6 12,6 11,7 16,3 16,3 

SCQ, в настоящее 
время 

- 11 12,2 15,3 14 14 9,7 9,7 - 9 

CARS-2** 36,2 - 20,8 - 28,6 - 14,5 - - - 

Примечания. FXS – данные по всей группе с FXS, FXS М – данные только для лиц мужского пола  
с FXS. * – p<0,01; ** – p<0,05. 

Корреляция аутистических проявлений в течение жизни, измеренных  
с помощью опросника SCQ, и суммарного балла адаптации составила -0,51 при 
p<0,01. Таким образом, при более выраженных аутистических проявлениях 
адаптация людей с FXS ниже. Эти данные позволят в будущих исследованиях 
оценить влияние аутистических проявлений на профиль адаптации.  
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Мы также сравнили баллы по отдельным субшкалам (Социальный аффект  
и Стереотипное поведение) методики ADOS-2, данные рассматривались отдельно 
для модулей 1, 2 и 3 методики ADOS-2. Итоговый балл по шкале ADOS-2 включает  
в себя сумму балла по этим двум субшкалам. Субшкала Социальный аффект 
оценивает необычный глазной контакт, выражение лица, инициирование 
совместного внимания и другие формы поведения, кроме стереотипного. Различные 
формы повторяющегося поведения оценивает субшкала Стереотипное поведение. 
Для каждого испытуемого модуль выбирался в соответствии с уровнем развития 
речи и возрастом. В результате всех участников исследования мы разделили на  
3 подгруппы по результату методики ADOS-2: FXS+аутизм, FXS+РАС, FXS без аутизма. 
Согласно нашим данным (рис. 1), у испытуемых с FXS, которые в конечном итоге 
попадают в группы «аутизм» или «расстройства аутистического спектра», больший 
вклад в общий балл дает шкала Социального аффекта (бесцветные диаграммы на 
рисунке) и меньший – Стереотипные и ограниченные формы поведения 
(закрашенные диаграммы на рисунке).  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Рис.  1.  Баллы по субшкалам Социальный аффект и Стереотипные  
и ограниченные формы поведения методики ADOS-2 в трех группах испытуемых: 
FXS+аутизм, FXS+РАС, FXS 
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Для модуля 1 (верхняя левая диаграмма): испытуемые с FXS+аутизм 
демонстрируют высокий балл по шкале Социального аффекта и низкий – по шкале 
Стереотипных и ограниченных форм поведения. Такие же результаты получены для 
группы FXS+РАС.  

Для модуля 2 (верхняя правая диаграмма): испытуемые с FXS+аутизм 
демонстрируют высокий балл по шкале Социального аффекта. Данные для других 
групп недоступны.  

Для модуля 3 (нижняя левая диаграмма): испытуемые с FXS+аутизм 
демонстрируют больший балл по шкале Социального аффекта и меньший – по 
шкале Стереотипных и ограниченных форм поведения. Такие же результаты 
получены для группы FXS+РАС.  

Навыки адаптации 

В таблице 2 приведены значения следующих навыков адаптивного поведения, 
измеренные с помощью шкалы Вайнленд: коммуникация, социализация, 
повседневные житейские навыки и моторные навыки. Данные сравнивались  
с помощью критерия Краскела–Уоллиса на смешанной выборке испытуемых с FXS. 
Кроме того, проводилось попарное сравнение группы детей 8–12 лет с другими 
группами по U-критерию Манна–Уитни.  

Результаты показывают, что навыки социализации в старших возрастных 
группах по сравнению с младшими снижены. На первый план также выступает 
группа детей 8–12 лет, в которой балл по шкале социализации достоверно ниже, чем 
в возрастных группах 4–7 и 13–17 лет. Значения U-критерия Манна–Уитни при 
сравнении группы детей 8–12 лет с группами 4–7 и 13–17 лет составили 88 и 84, 
соответственно, p<0,05.  

Максимальные значения по шкале «Коммуникация» наблюдались  
у обследуемых младших возрастных групп – 1–3 лет и 4–7 лет. Снижение навыков 
коммуникации характерно для детей 8–12 лет, у которых наблюдались достоверные 
отличия от группы детей 4–7 лет (U=414, p<0,05). По субтесту «Повседневные 
житейские навыки» относительно высокий балл отмечался в группах обследуемых 
1–3 лет и 4–7 лет; у обследуемых 8–12 лет обнаружено снижение показателя. 
Выявлено достоверное отличие группы детей 8-12 лет от группы 4-7 лет (U=491, 
p<0,05). В старших возрастных группах отмечается увеличение значений по 
субтесту, оценивающему повседневные житейские навыки. По шкале «Моторные 
навыки» доступны данные только для возрастных групп 1–3 года и 4–7 лет. Однако 
у детей 4–7 лет стандартный средний балл ниже, чем у детей 1–3 лет.   

На рисунке 3 представлены значения суммарного балла адаптации и балла 
дезадаптации в разных возрастных группах. Данные оценивались с помощью 
критерия Краскела–Уоллиса (H (4, 125)=26, p<0,01; H(4, 125)=6, p>0,05). 
Максимальный балл по дезадаптации характерен для группы 8–12 лет, самый 
низкий балл по дезадаптации наблюдается в младшем возрасте – 1–3 года.  
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В старших возрастных группах дезадаптивное поведение также выражено меньше, 
чем у испытуемых 8–12 лет, и показатель дезадаптации снижается. Похожая 
тенденция характерна для показателей уровня адаптации. Самые низкие значения 
адаптации наблюдаются в возрасте 8–12 лет, а самые высокие – у обследуемых 1–3 
лет.   

Таблица 2 

Навыки адаптивного поведения в разных возрастных группах  
(стандартные баллы) 

Возрастная 
группа 

Социализация Коммуникация 
Повседневные 

житейские 
навыки 

Моторные 
навыки 

1–3 года 68 68 70 71 

4–7 лет 53 46 47 26 

8–12 лет 42 33 35 - 

13–17 лет 51 38 49 - 

18–35 лет 46 30 50 - 

Примечания. Стандартные баллы по моторным навыкам для групп детей 8–12, 13–17 и 18–35 
лет недоступны. 

  

Рис. 3.  Баллы по шкалам адаптации и дезадаптации в разных возрастных 
группах.  

Таким образом, в результате анализа навыков адаптации и аутистических 
проявлений у людей с FXS было получено, что аутистические проявления 
максимально выражены в возрасте 8–12 лет. Была обнаружена связь аутистических 
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проявлений с уровнем адаптации. По всем шкалам адаптации самые низкие 
показатели также были характерны для испытуемых 8–12 лет.  

Обсуждение результатов 

Полученные результаты по различным методикам выявили особенности 
развития у людей с синдромом Мартина–Белл, которые формируют специфический 
для этой группы профиль.   

В предыдущей работе нами было показано, что использование шкалы 
Вайнленд и опросников SCQ и CARS-2 позволяет провести относительно 
комплексную оценку социально-психологического состояния людей с FXS [28]. При 
этом шкала адаптивного поведения Вайнленд служит для выявления особенностей 
социальной адаптации ребенка, а опросники SCQ и CARS-2 и методика ADOS-2 
направлены на оценку симптомов, связанных с РАС.  Полученные результаты далее 
будут рассмотрены в контексте оцениваемых сфер. 

Навыки социальной адаптации. Адаптивное поведение критически важно 
для успешного функционирования и напрямую влияет на все остальные сферы 
жизнедеятельности личности [25; 29; 33]. При этом в литературе не так много 
исследований, посвященных изучению изменений сформированности навыков 
адаптивного поведения в возрастной перспективе.  

Уровень адаптации людей с FXS изучен достаточно подробно. Снижение 
адаптивных навыков у людей с синдромом Мартина–Белл показано многими 
авторами. E. Dykens с соавторами выявили у этой группы людей нарушения по 
таким субтестам шкалы Вайнленд, как Коммуникация и Социализация. Внутри 
субтеста Повседневных житейских навыков персональные навыки (такие как 
умывание, причесывание и т.д.), а также домашние навыки (например, 
приготовление пищи, уборка) были развиты лучше, чем общественные навыки 
(зарабатывание денег, устройство на работу). Для этой группы характерны также 
нарушения в сферах социальных навыков и навыков коммуникации [6]. В настоящей 
работе полученные результаты показывают, что с самого раннего возраста все 
показатели адаптации снижены приблизительно одинаково (не выше 70 баллов).   

После трех лет наблюдается выраженная задержка формирования моторных 
навыков. По остальным навыкам (коммуникация, социализация, повседневные 
житейские навыки) наблюдается следующая тенденция: самые высокие баллы 
характерны для группы обследуемых 1–3 лет. В возрасте 4–7 лет баллы по этим 
навыкам либо незначительно снижены, либо не изменяются. Самые низкие 
показатели по шкалам Коммуникации, Социализации и Повседневных житейских 
навыков наблюдаются у детей 8–12 лет. В группе подростков 13–17 лет баллы по 
Социализации и Повседневным житейским навыкам увеличиваются, а показатели 
по шкале Коммуникация остаются на том же уровне. В старшем возрасте (18–35 лет) 
показатели по шкалам Коммуникация и Социализация снижаются по сравнению  
с предыдущей возрастной группой, а уровень повседневных навыков растет. 
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Интересно отметить, что у обследуемых 8–12 лет наблюдалось также увеличение 
аутистической симптоматики.  

Исследования E. Dykens [6], посвященные возрастной динамике адаптивного 
поведения у людей с синдромом Мартина–Белл в возрасте от 1 до 17 лет, выявили, 
что до 11 лет испытуемые активно приобретали навыки адаптивного поведения.  
В возрасте от 11 до 20 лет у этих же испытуемых повышения показателей 
адаптивного поведения не наблюдалось, а изменения в адаптивном поведении были 
неоднозначными: у 45% детей отмечалось незначительное повышение баллов по 
соответствующим шкалам, а у 55% – умеренное снижение. В том же исследовании 
было показано, что у мальчиков в возрасте от 1 года до 5 лет наблюдалось 
значительное улучшение адаптивных навыков поведения, у мальчиков от 6 до 10 
лет – умеренное их улучшение, а мальчики в возрасте от 11 до 15 лет и юноши  
в возрасте от 16 до 20 лет демонстрировали наибольший разброс данных  
и отсутствие положительной тенденции в адаптивных навыках поведения.      

Исследование G.S. Fisch, в котором анализировались возрастоспецифичные 
изменения адаптивного поведения у людей с FXS выявили снижение показателей по 
всем субтестам Шкалы адаптивного поведения Вайнленд по мере взросления 
человека [7]. 

В совокупности с данными предыдущих исследований можно предположить, 
что существует потенциальный профиль адаптивного поведения, где самые высокие 
показатели адаптивности характерны для детей возраста 1–3 лет, самые низкие – 
для детей 8–12 лет, а в более старшем возрасте показатели выходят на плато. 
Однако для подтверждения этого потенциального профиля должны быть 
проведены масштабные лонгитюдные исследования адаптивного поведения людей 
с синдромом Мартина–Белл. Гипотетически наличие такого рода профиля может 
улучшить качество жизни людей с FXS, так как члены их семей и педагоги смогут 
более осознанно подходить к их обучению и воспитанию.   

Симптоматика расстройств аутистического спектра.  В нашем 
исследовании аутистические проявления были выявлены более чем у 50% 
испытуемых. При синдроме Мартина–Белл они являются одной из характерных 
особенностей в основном за счет особенностей развития речи (эхолалии, 
выраженные персеверации, быстрый темп речи), стереотипий (похлопываний 
руками, поворотов вокруг своей оси, подпрыгиваний, встряхиваний кистями) [4].  
У мальчиков и мужчин с FXS аутистические черты встречаются чаще (60%), чем  
у женщин (20%), как и в случае с несиндромальными формами РАС [13; 21].  

Согласно имеющимся данным профиль РАС, характерный для людей  
с синдромом Мартина–Белл, существенно отличается от профиля РАС другого 
происхождения [18]. Однако поскольку в настоящее время синдром Мартина–Белл 
считается синдромальной формой РАС, изучение именно этой группы представляет 
интерес для понимания механизма аутизма в целом. В нашем исследовании была 
выявлена отрицательная корреляция баллов Социально-коммуникативного 
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опросника (SCQ) с возрастом, которая наблюдалась как в отношении результатов по 
бланку «В настоящее время», так и по бланку «В течение жизни». Полученные 
данные согласуются с результатами предыдущего исследования, которое показало 
меньшую выраженность симптоматики аутизма в старших возрастных группах [1].  
В других исследованиях также было показано, что черты РАС могут становиться 
менее выраженными с возрастом: у детей с FXS аутизм диагностируется примерно  
в 49% случаев, в то время как у подростков и взрослых – в 41% [14; 17; 30].  
В лонгитюдном исследовании M. Lee с соавторами 54,8% мальчиков и 41,5% девочек 
в возрасте 8,5–9 лет с полной мутацией гена FMR1 были отнесены  
к диагностической группе РАС [21].     

В настоящем исследовании была обнаружена тенденция к увеличению 
симптоматики аутизма в группе детей 8–12 лет, затем ее снижение в старшем 
возрасте. Пока в литературе нет однозначного объяснения того, почему 
аутистические симптомы проявляются более выраженно в этом возрастном 
диапазоне. Исследование причин таких возрастных трендов должно стать зоной 
ближайших исследований для понимания характера аутистических проявлений 
людей с FXS. Имеющиеся данные показывают, что «возрастной» профиль 
выраженности аутистических нарушений при FXS отличается от профиля людей  
с РАС другого генеза [15; 16]. 

Полученные данные по опроснику CARS-2 также указали на тенденцию 
усиления выраженности аутистической симптоматики в возрасте 8–12 лет и ее 
снижения в самой старшей возрастной группе. Это согласуется с литературными 
источниками, демонстрирующими снижение аутистических проявлений в старшем 
возрасте [11]. Авторы связывают это со своевременным ранним вмешательством  
и последующей коррекционной работой, которая снижает проявления 
аутистической симптоматики. Однако M. Lee с соавторами, напротив, выявили 
ухудшение показателей аутистической симптоматики у людей с синдромом FXS по 
мере увеличения возраста [21].     

В литературе имеются данные, что в целом популяцию людей с синдромом 
Мартина–Белл можно разделить на две условные подгруппы [25]. В первую 
попадают люди с ярко выраженными аутистическими признаками, которые 
набирают высокие баллы по аутистическим шкалам. Другая представляет собой 
людей с FXS, не имеющих аутистических признаков и отличающихся от группы  
с аутистическими нарушениями как по параметрам адаптивного поведения, так и по 
типичным аутистическим признакам. Данные сравнительного анализа W. Kaufmann, 
проведенного на группах людей с аутизмом, FXS с аутистическими чертами и без них 
отражают существенно более сильную несформированность поведенческих  
и адаптивных навыков (преимущественно навыков социальной коммуникации) 
внутри группы людей с FXS с сопутствующими аутистическими чертами [18], что 
также позволяет говорить о существовании двух специфических подгрупп внутри 
данного синдрома.  

Нами была выявлена отрицательная корреляция шкалы Адаптации  
и показателей опросника SCQ по бланку «В течение жизни», что согласуется  
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с имеющимися данными о более высокой степени адаптации у детей без 
коморбидной аутистической симптоматики [25]. Кроме того, в исследованиях 
отмечается также более низкий уровень аутистических проявлений у детей  
с высоким уровнем невербального интеллекта [12]. Это интересно рассмотреть  
в контексте полученных нами данных, где уровень аутистических проявлений 
существенно ниже у детей с более высоким уровнем социальной адаптации.  

Оценка характера аутистических нарушений у людей с FXS представляет 
огромный интерес. Несмотря на то, что коморбидность аутистической 
симптоматики при FXS была выявлена достаточно давно, характер аутистических 
нарушений при FXS до сих пор недостаточно изучен. Схожи ли психологические 
механизмы, отвечающие за тяжесть аутистической симптоматики, при FXS и при 
«обычном» аутизме? 

Полученные в настоящем исследовании данные позволяют предположить, что 
у людей с FXS и коморбидным аутизмом характер аутистических нарушений 
отличается от такового у людей только с аутизмом, что уже было представлено 
некоторыми авторами [9; 10]. По нашим данным, наибольший вклад в суммарный 
балл по шкале ADOS-2 дают различные социальные аффекты: необычный глазной 
контакт, выражение лица, инициирование совместного внимания и другие. При 
этом существенно меньше баллов дети и подростки набирали за различные 
стереотипные формы поведения, которые являются характерной чертой РАС без 
FXS. Это наталкивает на вывод о других механизмах, лежащих в основе аутизма при 
FXS. В свете полученных данных необходимо провести более детальное сравнение 
характера аутистических проявлений между группой людей с FXS и аутизмом  
и группой испытуемых c FXS без аутизма. 

Для дальнейшего изучения представляет интерес группа детей в возрасте 1–3 
лет, которая до сих пор относительно слабо изучена из-за поздней диагностики 
синдрома. Имеющиеся в литературе данные свидетельствуют о том, что такие 
черты, как повторяющееся поведение, стереотипии и интеллектуальные нарушения, 
характерны для детей с FXS с самого раннего возраста [24]. В связи с этим 
исследователи предполагают, что эти черты не являются специфическими чертами 
аутизма [14].  

Полученные данные описывают характерные психологические особенности 
людей с синдромом Мартина–Белл в широком возрастном диапазоне. Среди 
ограничений исследования можно выделить срезовый метод оценки 
психологических особенностей при FXS, недостаточный объем выборки для анализа 
данных с помощью методов параметрической статистики, а также 
«разнокалиберные» по возрастному и половому составу выборки. Другое важное 
ограничение – использование методик, не валидизированных на российской 
популяции, вследствие чего полученные результаты должны использоваться  
с осторожностью и не должны экстраполироваться на всю генеральную 
совокупность людей с FXS. Для более полной картины необходимы подробные 
лонгитюдные исследования с использованием валидизированных методик, которые 
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позволят создать профиль развития людей с FXS и описать их состояние как  
в определенном возрасте, так и комплексно на протяжении широкого возрастного 
диапазона. Такого рода профиль имеет первостепенное практическое значение для 
людей с FXS и их семей, так как позволит более успешно интегрировать их в социум 
и улучшить качество жизни.  

Полученные результаты позволяют предположить, что для людей с синдромом 
FXS характерен собственный профиль адаптации, отличный от расстройств 
аутистического спектра и других синдромальных нарушений. Проверка этой 
гипотезы станет задачей наших будущих исследований.  

Выводы 

1. У детей с FXS в возрасте 8–12 лет отмечаются более выраженные 
аутистические проявления, а также низкие показатели адаптивного поведения. 

2. У людей с FXS выявлена отрицательная связь уровня адаптации  
и аутистических проявлений. 

3. Результаты исследования позволяют предположить, что характер 
аутистических нарушений у людей с FXS отличается от особенностей поведения при 
классическом аутизме. Справедливость этого положения требует дальнейших 
проверок. 
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