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гическому сопровождению и возможнос6

тям реабилитации лиц с синдромом Виль6

ямса. Предлагаемый материал [1] воспол6

няет этот пробел, давая системное описа6

ние динамики формирования специфич6

ного поведенческого конструкта у взрос6

лых в ситуации генетической аномалии.

Автор рассматривает данное заболевание

как изменчивое состояние, в определенной

мере поддающееся вмешательствам. Ори6

гинальный текст отличается высокой куль6

турой и прозрачностью научного языка.

О заболевании

Синдром Вильямса представляет со6

бой редкую (1:20 000) врожденную гене6

тическую аномалию, диагностируемую в

раннем детском возрасте и иначе назы6

ваемую «синдромом эльфа» благодаря

характерной внешности: вдавленная пе6

реносица, отечность вокруг глаз, эпи6

кант, голубые глаза со «звездчатой» ра6

дужкой, мелкие и редкие зубы, широкий

рот с улыбкой «от уха до уха», маленький

подбородок, длинная верхняя и высту6

пающая нижняя губы (см. рис.).

Это аутосомно6доминантное заболе6

вание — следствие делеции длинного

плеча хромосомы 7q11.23, охватываю6

щей 28 генов [http://www.dnalab.ru/dis6

eases6diagnostics/williams6syndrome]. Ак6

тивно изучается в последние два десяти6

летия, с огромным прорывом в послед6

ние годы благодаря развитию психоло6

гии и возможностям диагностирования

врожденных повреждений генома.
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Для синдрома характерно сочетание

дефицита наглядно6образного мышле6

ния, неврологических расстройств, ги6

перактивности, повышенной эмоцио6

нальности, коммуникабельности, музы6

кальности, развитой речи. Такие дети не

могут осуществлять трудовые операции

и неспособны к планированию какой6

либо деятельности.

В последнее время в интернет6сетях

отмечается рост интереса молодых роди6

телей к данной патологии.

Цель исследования

Исследовались особенности психо6

логического сопровождения лиц с дефи6

цитом адаптивного поведения в контек6

сте конкретного генетического заболе6

вания (далее — WS).

Объект и инструментарий
исследования

К исследованию были привлечены 100

индивидов с WS в диапазоне возрастов от

12 до 52 лет и 13 индивидов с нарушения6

ми развития другой этиологии (DD).

Использовалась база данных Лабора6

тории нейрокогнитивной диагностики

Института биологических исследований

Солка (г. Ла6Хойя, Калифорния) по ней6

рокогнитивным и поведенческим пока6

зателям больных синдромом Вильямса и

другими расстройствами с 1995 г. Все ис6

следования проводились дифференци6

рованно в разных возрастных группах.

Адаптивное поведение исследовалось с

помощью инструмента Scales of Independent

Behavior0Revised (SIB6R; Bruininks, Wood6

cock, Weatherman, & Hill, 1996), с предик6

торными параметрами IQ, визуально6мо6

торное ориентирование, личностные ха6

рактеристики (гиперкоммуникабельность

и повышенная тревожность). Гиперкомму6

никабельность оценивалась по шкале the

Social Closeness subscale (укороченная фор6

ма of'Multidimensional Personality Question0

naire (MPQ; Tellegen, 1985) и the Social

Approach score on the SalkInstitute Sociability

Questionnaire (SISQ; Jones et. al., 2000). По6

вышенная тревожность оценивалась по

шкале Stress Reaction subscale MPQ и the

Anxious/Depressed score on the Child

Behavior Checklist (CBCL; Achenbach &

Rescorla, 2001). Родители также заполняли

опросник, куда помещались демографиче6

ские данные. Детально описаны инстру6

менты работы с сохранным интеллектом,

пространственной ориентацией и другими

параметрами.

Научно:практическая часть работы

Автор детально описал динамику

формирования научного знания о WS,

опираясь на клиническое его определе6

ние: «.. WS есть личностное расстройст6

во с неврологической симптоматикой и

характерными профилями когнитивной

и личностной типологии1.
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Когнитивный фенотип WS характе6

ризуется относительно успешным разви6

тием аудиторной памяти и речи, и менее

развитой зрительно6пространственной

ориентацией на восприятие, конструи6

рование и встраивание (интеграцию).

Исследования 2010—2011 гг. по интел6

лектуальному развитию носителей WS

отмечают сильные затруднения в реше6

нии задач, если при этом требуется на6

вык зрительно6пространственного кон6

струирования. Отмечается также четкая

ассоциация с дефицитарностью навыка

детального (глубокого) планирования

деятельности, что может служить причи6

ной торможения в зрительно6двигатель6

ной деятельности (2006 г.). В период

2000—2004 гг. было показано, что у лиц с

WS необычны личностные профили: вы6

сокая социализируемость, чрезмерно вы6

раженные (аффектированные) дружелю6

бие, эмпатия и тревожность. Таким де6

тям диагностируют обычно умственную

отсталость различной степени и прогно6

зируют неизбежные трудности обучения

в образовательных учреждениях.

10 лет назад уже было ясно, что адап6

тивное поведение (далее АП) таких субъ6

ектов подразумевает стремление к до6

стижению результатов соответственно

личностному развитию, прежде всего в

отношении взаимодействия, социализа6

ции и навыков повседневной жизни2.

Автор приводит также концепцию

структуры адаптивного поведения Liss с

соавторами 2001 г., в которой АП объе6

диняет наблюдаемые и измеримые на6

выки и модели поведения, формирую6

щие независимую личность и умение

справляться с повседневностью.

Дефицитарность АП при WS известна

с середины 906х гг. прошлого века. Так, в

1994 г., Gosch and Pankau заявили, что у

детей с диагностированным WS уровень

АП отстает от IQ и хронологического

возраста, и объяснили этот факт неспе6

цифической задержкой умственного

развития. В это же время (1997) Davies,

Howlin, & Udwi подтвердили, что, не6

смотря на одинаковый уровень общей

картины когнитивных нарушений, лишь

немногие взрослые индивиды с WS спо6

собны реально достичь относительной

самостоятельности, равно как и справ6

ляться с трудностями жизни, по сравне6

нию со взрослыми из группы лиц с ины6

ми нарушениями интеллекта генетичес6

кой этиологии (синдромом Дауна и дру6

гими).

Более того, начиная с 1997 г показа6

но, что для детей и подростков возраст6

ного диапазона 4—18 лет с WS типичны

относительно хорошо развитые домены

социализации и коммуникативности и

слаборазвитые домены повседневных

навыков и конструктивной деятельнос6

ти. Однако, в 1998 г было показано, что,

судя по показателям этого шкалирова6

ния, у взрослых с WS на фоне сохраняю6

шегося уровня социализации уровень

коммуникативности резко снижался и

был даже ниже уровня навыков повсед6
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невной жизни. Автор называет такие

сниженные и стабильные домены соот6

ветственно «пространствами слабости» и

«пространствами силы».

Одновременно была выявлена связь

АП при WS с когнитивными и личност6

ными профилями. Исследователи прове6

ли аналогию в своих рассуждениях с дан6

ными о том, что АП индивидов с мен6

тальными ретардациями (задержками

психического развития ЗПР) связано с

их интеллектуальным развитием, и кли6

ническими наблюдениями о наличии

сходных нарушений у больных WS. В ре6

зультате в 2000 г. Mervis and Klein6Tasman

показали, что моторная недостаточность

у детей с WS в сочетании с нарушениями

визуально6пространственной ориента6

ции приводит к затруднениям в повсед6

невной жизни, таким как одевание, умы6

вание, уборка, приготовление пищи, оп6

ределение времени суток. Наконец, ряд

авторов указывают на то, что поведенче6

ские и психологические характеристики

WS — тревожность, социальная растор6

моженность, низкая толерантность к

фрустрации — также снижают возмож6

ности самоидентификации в социуме.

Автор ставит перед собой вопрос о

связанности АП с социальной растормо6

женностью. Он пишет: «… с одной сто6

роны, исследователи согласны между

собой, что это качество составляет силь6

ную сторону личности и облегчает соци6

альное взаимодействие. С другой сторо6

ны, оно может приводить по мере взрос6

ления к проблемам с работой и межлич6

ностными контактами. На сегодняшний

день нет систематического исследова6

ния воздействия этого личностного ка6

чества на АП у больных с WS».

Эти соображения побудили автора к

системному исследованию взаимосвязи

АП у лиц с WS с интеллектуальным раз6

витием, зрительно6моторной динами6

кой, гиперкоммуникабельностью и по6

вышенной тревожностью. Также автор

полагал, что ему удастся: 1) выявить про6

гнозные (предикативные) факторы АП

применительно к данному диагнозу, в ре6

зультате чего появится возможность бо6

лее тщательного выявления дефицитар6

ности и ресурсов у этой категории боль6

ных; 2) получить достоверные клиничес6

кие и терапевтические описания течения

заболевания с тем, чтобы совершенство6

вать инструменты вмешательства приме6

нительно к WS6популяции.

Автор четко определяет предмет и

инструментарий своего исследования,

анализируя соответствующие литератур6

ные источники. Так, он пользуется дву6

мя определениями АП: данным в 1983 г.

Grossman: «… уровень, при котором ин6

дивид действует и ощущает себя личнос6

тью, ответственно отвечая культурным и

социальным нормативам», а также по

Cicchetti and Sparrow (1990):

1) АП — понятие, принятое для опи6

сания динамики возрастных изменений

и сложности адаптивного поведения.

Каждому возрасту присущ свой тип АП.

2) АП идентифицируется по стандар6

там социализации и/или системы пред6

ставлений. Поэтому многие оценивае6

мые формы поведения могут быть об6

щими (универсальными), и их оценки

зависят от культурного фактора.
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3) АП оценивается по принятым крите6

риям поведения, но никак не по способно6

стям. Поэтому индивид может быть спо6

собным на активность, но не реализует эту

способность устойчиво, вероятно из6за ут6

раты мотивации или возможностей.

АП поддается изменению и могло бы

поддаваться усилиям, ориентированным

на реабилитацию. Эффективность этих

усилий зависит от того, насколько ус6

пешно индивид может существовать в

своей жизненной среде и от того, какова

динамика симптоматики в течение жиз6

ни. Владение этой информацией может

помочь индивидуально подойти к со6

ставлению плана работы с каждым та6

ким больным, с тем, чтобы он мог реали6

зовать свой потенциал по максимуму.

Автор детально описывает клиничес6

кий профиль WS, указывая частоту этого

заболевания как 1 на 7500 живых ново6

рожденных по данным 2002 г. Stromme,

Bjornstad, & Ramstad (гораздо более вы6

сокую по сравнению с данными Центра

Медицинской Генетики РФ).

Приводится детальное описание ти6

пового диагностического инструмента6

рия 1994—1986 гг., применяемого в диа6

гностической работе с детскими популя6

циями. Продемонстрированы разные ди6

агностические возможности (по диапазо6

ну и точности диагноза) у разных опрос6

ников и тестов применительно к данной

проблеме. Указаны все выявленные лич6

ностные характеристики в группах детей

с WS на данный момент. Эти возможнос6

ти сопоставлены с диагностированием

текущего психологического статуса у

взрослых с WS по алгоритму 1996 г. Psy6

chiatric Assessment Schedule for Adults with

Developmental Disabilities (PAS6ADD) и

показано, что этот инструмент позволяет

выявить нарушения ментальной сферы

только у 24% выборки, и только по тре6

вожности и фобиям. Делается вывод об

отставании возможностей диагностики

от потребности совершенствования ме6

тодик вмешательств.

Приводятся примеры специфичных

дисфункциональных состояний при WS,

например отсутствие эластина. Гипермо6

бильность у детей с WS связывают с от6

сутствием у них эластина в соединитель6

ных тканях и нестабильностью положе6

ния суставов. Чтобы существовать с та6

кими суставами, дети с WS прибегают к

различным атипичным положениям те6

ла, — в результате у них наблюдаются

кифоз, лордоз и другие проявления де6

фицита эластина. С возрастом у таких

больных развивается гипокинетическая

походка, со снижением скорости и дли6

ны шага. Эти показатели могут, по мне6

нию исследователей, быть диагностиче6

скими критериями WS. Другим приме6

ром специфичного диагностического те6

ста на WS может быть нарушение формы

мозолистого тела мозга (corpus callo6

sum) — сплетения нервных волокон, со6

единяющих полушария. Это образова6

ние в случае WS уменьшается в объеме, и

обедняется его насыщенность нейрон6

ными структурами. Также показано из6

менение объема серого вещества мозга в

задней доле таламуса. Показана дис6

функция дорсального отдела, ответст6

венного за принятие решений и переме6

щения в пространстве.
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Есть также версия, что у детей с WS

развитие системы, ответственной за ви6

зуально6моторное развитие, сильно за6

медлено, а все соответствующие невро6

логические составляющие сохранены и

лишь тормозятся.

Установлено, что WS ассоциируется с

существенным повышением показате6

лей социализации и коммуникабельнос6

ти по шкале SISQ. В то же время у них

наивысшие показатели социальной бли6

зости по шкале MPQ (имеется в виду со6

причастность таких людей друг другу и

окружающим в социуме). Не обнаруже6

но существенных различий от других

групп сравнения по показателю реактив6

ности на стресс. По мере взросления лю6

ди с WS могут переживать снижение

уровня общей тревожности или могут в

той или иной мере обучиться навыку

преодоления этого состояния.

Автор рассматривает полученные ре6

зультаты по отдельным позициям.

Так, по профилям АП у лиц с WS об6

наружено, что показатели шкалы foot

function scores (ffi) (функциональная ак6

тивность стопы) действительно сильно

различаются у лиц с WS и у лиц с други6

ми расстройствами. Получено подтверж6

дение, что WS ассоциировано с дефици6

тарностью АП по показателям IQ и хро6

нологического возраста, что связано с

неспецифической задержкой умственно6

го развития. Показано, что WS сопряжен

с дефицитарностью моторики и плани6

рования. При этом показано, что по шка6

ле Вайнленд АП VABS выраженные на6

выки моторики присущи только детям до

6 лет. Действительно, у детей от 4 до 8 лет

четко выражены домены коммуника6

бельности и социализации, по сравне6

нию с навыками повседневной деятель6

ности. У взрослых наоборот коммуника6

тивность резко снижается. Автор подчер6

кивает, что у лиц с WS выраженная соци6

ализация не обязательно сочетается с вы6

раженной коммуникабельностью.

По предикторам АП у лиц с WS была

выдвинута рабочая гипотеза о том, что

по IQ возможно прогнозировать лично6

стные характеристики, прежде всего ги6

перкоммунибельность и повышенную

тревожность. Регрессивный анализ по6

казал, что действительно IQ и зритель6

но6моторная деятельность представляют

собой оптимальные предикторы АП,

причем второй параметр — в первую

очередь. Предложена трехмерная модель

формирования доменов АП у лиц с WS и

прогнозирования успешности АП. Что

касается IQ, то по нему возможно про6

гнозировать успешность формирования

навыков повседневности. Автор полага6

ет, что IQ ассоциирован с доменом соци6

ализации АП у взрослых и подростков,

но не у маленьких детей. Он считает, что

способность оценить правила и нормы,

диктуемые социализацией, которые свя6

заны с IQ определяет для взрослых с WS

их возможности лучше адаптироваться в

социуме по сравнению с детьми, у кото6

рых превалирует «дружественная откры6

тость к общению» в чистом виде. Это

подтверждается данными других авто6

ров, согласно которым пациенты с WS

сильно уязвимы к сексуальному наси6

лию именно в силу своей расторможен6

ности в контактах и аффектации.
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Среди личностных характеристик,

связанных с WS, автор, в противопо6

ложность многим исследователям, не

выделяет гиперкоммуникабельность и

тревожность в особую предикативную

группу факторов. Он считает гораздо

более интересной обнаруженную кор6

релятивную связь между доменом До6

стижений шкалы MPQ и доменами

навыков моторности и повседневной

жизни SIB6R Motor Skills Cluster и

Personal Living Skills Cluster. Автор по6

лагает, что не6социльные домены АП

прочно связаны с мотивацией дея6

тельности лиц с WS, что открывает оп6

ределенные возможности разработки

программ сопровождения таких боль6

ных. Автор полагает, что главным ре6

зультатом проведенного исследования

стало выявление взаимосвязи мотива6

ции к действию и АП. Эту позицию

поддерживают и другие исследовате6

ли, показавшие в 2007 г., что дошколь6

ники с WS отличались сильно выра6

женным дефицитом мотивации к

творчеству по сравнению даже с деть6

ми с синдромом Дауна. Есть также

данные о том, что низкая толерант6

ность к фрустрации у лиц с WS может

привести к снижению стремления да6

же пытаться делать что6то самое необ6

ходимое в течение дня, чтобы обслу6

жить себя.

Выводы

Автор полагает: «Понимание адаптив6

ных возможностей лиц с WS имеет реша6

ющее значение, так как оно будет способ6

ствовать совершенствованию сопровож6

дения и лечения и поможет повысить ка6

чество жизни этой популяции. Данное

исследование показало, что подростки и

взрослые с WS испытывают тотальный

дефицит АП. Они… намного лучше осва6

иваются в социальных доменах окружаю6

щего мира, чем в не6социальных, по

сравнению с больными других диагнос6

тических групп. Исследование показало

также, что IQ и зрительно6моторная ди6

намика в значительной мере определяют

и прогнозируют уровень АП. Зрительно6

моторная динамика особенно важна в

прогнозировании огромного количества

параметров АП. Хотя личностные харак6

теристики не могут считаться предикто6

рами АП, мотивация к достижениям це6

лей прочно коррелирует с не6социальны6

ми доменами АП. Наконец, мы обнару6

жили связанное с возрастом снижение

доменов Социального Взаимодействия и

Коммуникативности. Вмешательства

могли бы быть направлены на укрепле6

ние зрительно6моторной и моторной де6

ятельности и мотивацию достижений, ес6

ли принять во внимание потребности та6

ких больных в развитии».
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