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Глоссарий 

ʊʫʙʝʨʦʟʥʳʡ ʩʢʣʝʨʦʟ – это наследственное заболевание, для которого 

характерно образование множественных доброкачественных опухолей в 

различных органах и тканях. Первое слово в названии болезни происходит от 

латинского tuber — нарост, опухоль, и описывает «туберсы» — характерные 

новообразования в коре. 

TSʉ ð официальный международный генетический символ туберозного 

склероза (tuberous sclerosis complex, англ.). 

TSC1—туберозный склероз 1-го типа, развивается при мутации гена, 

расположенного в хромосоме 9q34 — в участке 34 длинного плеча хромосомы 9, 

кодирует белок гамартин, открыт в 1987 году),  

TSC2—туберозный склероз 2-го типа второй, развивается при мутации — 

в связи с мутацией гена 16р13 — в участке 13 короткого плеча хромосомы 16, 

кодирует белок туберин, открыт в 1992 году. 

ʄʈʊ— магнитно-резонансная томография 

ɺʇʌ — высшие психические функции 

ʋʆ ððумственная отсталость, состояние, обусловленное врожденным 

или рано приобретенным недоразвитием психики с выраженной 

недостаточностью интеллекта, затрудняющее или делающее полностью 

невозможным адекватное социальное функционирование индивидуума. 

ʌʌʅ ðð фонетико-фонематические нарушения 

ʉʆʐðð средняя образовательная школа 

ʉɼɺɻðð синдром дефицита внимания с гиперактивностью 

ʇʄʇʂððпсихолого-медико-педагогическая комиссия 
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Введение 

Актуальность исследования  

ʊʫʙʝʨʦʟʥʳʡ ʩʢʣʝʨʦʟ – это наследственное заболевание, для которого 

характерно образование множественных доброкачественных опухолей в 

различных органах и тканях. Первое слово в названии болезни происходит от 

латинского tuber — нарост, опухоль, и описывает «туберсы» — характерные 

новообразования в коре мозга больных, обычно на границе серого и белого 

вещества.  

В настоящее время примерно у 1,5 млн. человек во всем мире установлен 

диагноз туберозного склероза [40,72/ см. список литературы ч.1]. 

Заболеваемость и распространенность ТSС трудно оценить достоверно, 

поскольку многие случаи остаются нераспознанными из-за стертой клинической 

картины, вариабельности симптомов. 

ʆʬʠʮʠʘʣʴʥʳʡ ʤʝʞʜʫʥʘʨʦʜʥʳʡ ʛʝʥʝʪʠʯʝʩʢʠʡ ʩʠʤʚʦʣ ʪʫʙʝʨʦʟʥʦʛʦ 

ʩʢʣʝʨʦʟʘ - TSʉ (tuberous sclerosis complex, англ.).  

Основной причиной туберозного склероза специалисты называют 

генетические нарушения. Первый вариант туберозного склероза развивается при 

мутации гена, расположенного в хромосоме 9q34 — в участке 34 длинного плеча 

хромосомы 9 (туберозный склероз 1-го типа — TSC1, кодирует белок гамартин, 

открыт в 1987 году), второй — в связи с мутацией другого гена на хромосоме 

16р13 — в участке 13 короткого плеча хромосомы 16 (туберозный склероз 2-го 

типа — TSC2, кодирует белок туберин, открыт в 1992 году). Мутация 

перечисленных генов является основой для развития патологических процессов 

в связи со снижением синтеза белков гамартина и туберина, которые в норме 

подавляют опухолевый рост в организме и недостаточно вырабатываются у 

больных с туберозным склерозом. В результате таких патологических изменений 

нарушаются естественные процессы подавления опухолевого роста в организме.  

Генетические нарушения приводят к формированию, преимущественно, 

https://rsmu.ru/


Коррекция нейропсихологического дефицита у детей 
с различным генотипом туберозного склероза 

Коллектив 
авторов 

 

 

https://rsmu.ru/ 7 

 

доброкачественных опухолей в разных органах. [44-46/ см. список литературы 

ч.1]. 

Заболевание наследуется по аутосомно-доминантному типу. 

Генетические особенности туберозного склероза: у 1/3 пациентов с ТSС 

заболевание имеется у одного из родителей, а 2/3 пациентов имеют 

мутации de novo. Некоторые авторы считают, что тяжелые формы туберозного 

склероза чаще бывают cпорадическими, тогда как легкие формы заболевания 

более склонны к семейному проявлению [40,45/ см. список литературы ч.1]. 

Диагноз ТSС можно установить еще до рождения ребенка с помощью 

УЗИ или магнитно-резонансной томографии (МРТ) – эти методы обнаруживают 

ранние изменения в головном мозге (туберы) и сердце (рабдомиома сердца). 

Однако у большинства пациентов ТSС выявляется в грудном или раннем 

детском возрасте.  

Туберозный склероз представляет собой полисистемное генетическое 

заболевание, особенности развития психических функций, при котором, 

представляют интерес для специалистов, призванных определять 

образовательные, социальные и иные потребности детей, оказывать им 

необходимую лечебную, психологическую и педагогическую поддержку.  

Наряду с медицинской значимостью, не менее важны психологические 

аспекты исследования генетических заболеваний. 

Исследование особенностей когнитивной и эмоционально-личностной 

сферы детей с наследственными синдромами сложилось в рамках отечественных 

учений и подходов, расширяя границы понимания положений об общих и 

специфических закономерностях аномального развития (Л.С. Выготский, В.В. 

Лебединский, В.И. Лубовский); учение о психическом дизонтогенезе (Г.Е. 

Сухарева, В.В. Ковалев); комплексный подход к диагностике детей с 

недостатками развития, включающий всестороннее клинико-психологическое 

изучение их развития в разные возрастные периоды (А.Р. Лурия, Б.В. Зейгарник, 

С.Я. Рубинштейн, В.И. Лубовский, И.И. Мамайчук, И.Ю. Левченко). 
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Работы специалистов в области коррекционной и медицинской 

психологии: И.И. Мамайчук, Е.В. Устиновой, Е.В. Фадеевой, В.В. Ткачевой, 

Л.А. Троицкой, В.А. Ерохиной, – посвящены изучению детей с двигательными и 

когнитивными нарушениями, психологическому сопровождению семьи.  

В связи с взятым вектором на инклюзивное образование в педагогическом 

процессе общеобразовательного детского сада и школы, с недостаточной 

разработанностью программ для детей с наследственными синдромами в данном 

образовательном звене, исследования в этом направлении особенно актуальны.  

Анализ литературы показал, что вопрос о нарушениях ВПФ, 

возникающих при туберозном склерозе у детей, является мало изученным.  

Сложность психологической картины нарушений ВПФ в детском возрасте 

обусловлена сочетанием недоразвития, нарушениями развития и действием 

компенсаторных механизмов, имеющих свою возрастную специфику. Кроме 

этого, в период развития детей, требуется определить прогноз в обучаемости, 

чтобы наметить пути психологической коррекционной помощи.  

Настоящее исследование посвящено оценке когнитивных функций у 

детей с туберозным склерозом с учетом умственного развития, разного генотипа 

и структурно-функциональной организации мозга. 

Отдельная проблема возникает при изучении когнитивных функций в 

динамике данной патологии. Практически не разработаны диагностические 

методы исследования структуры познавательной деятельности детей и 

подростков, необходимые способы психологической коррекции и социальной 

адаптации при наличии туберозного склероза. 

Нейропсихологический метод исследования, построенный на принципах 

качественного синдромного анализа нарушений психической деятельности, 

позволяет в дальнейшем определить пути и методы их коррекции. Данное 

направление является актуальными для клинической психологии (прежде всего, 

нейропсихологии) и неврологии. 

Цель исследования: определить характер нейропсихологического 

дефицита у детей младшего и старшего школьного возраста, страдающих 
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туберозным склерозом, с учетом тяжести заболевания и различий в генотипе, 

разработать коррекционно-восстановительную программу. 

Теоретико-методологические основания работы. 

Методологической основой исследования являются: теория системной 

динамической локализации высших психических функций человека, концепция 

о трех функциональных блоках мозга (Лурия А.Р.); представления 

отечественной психологии о закономерном, поэтапном и гетерохронном 

характере формирования функциональных систем психики и становления 

мозговой организации в онтогенезе, о взаимосвязи между морфогенезом мозга и 

формированием психики (Выготский Л.С., Анохин П.К., Лурия А.Р., Леонтьев 

А.Н.); представления о связи биологического и социального в развитии ребенка 

и о том, что развитие аномального ребенка подчиняется тем же основным 

закономерностям, которые характеризуют развитие здорового ребенка. 

(Выготский Л.С.). Непосредственной методической основой работы является: 

созданный А.Р. Лурия метод нейропсихологического синдромного анализа 

высших психических функций; положение детской нейропсихологии о 

пластичности различных структур головного мозга в детском возрасте 

(Симерницкая Э.Г.) [7,8,21,22,35/ см. список литературы ч.1]. 

Методы исследования. В работе используется комплекс 

нейропсихологических методик для синдромного анализа нарушений высших 

психических функций, разработанный А.Р. Лурия для детей с нормативным 

развитием и легкой степенью умственной отсталости [4/ см. список литературы 

ч.1].  

Достоверность полученных результатов обеспечивалось применением   

апробированных в работах Лурия А.Р. и его последователей научно 

обоснованных методов исследования, системного подхода к изучению 

психической деятельности, учета возрастного этапа развития ребенка [23,25, 

35,42/ см. список литературы ч.1], с использованием корректных статистических 

методов обработки эмпирических данных - критерия U Манна-Уитни и 

ꭙ2Пирсона [36/ см. список литературы ч.1].  Детям со снижением умственного 
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развития применен «Профиль психического развития», разработанный 

Троицкой Л.А.,  для количественной  и качественной оценки отдельных сфер 

психической деятельности: общения, эмоционально-волевой, двигательной; 

речевой и  игровой деятельности, предметно-конструктивного праксиса), 

адаптированный для данного заболевания [37/ см. список литературы ч.1].  

Монография состоит из двух частей. 

Первая часть посвящена изучению особенностей когнитивных функций 

детей, страдающих туберозным склерозом. 

Объектом исследования выступает состояние высших психических 

функций у детей с туберозным склерозом. 

Предметом исследования являлись нарушения ВПФ при TSC у детей с 

сохранным интеллектуальным и со сниженным умственным развитием. 

Во второй части представлен характер нейропсихологического 

дефицита у детей младшего школьного возраста с учетом разного генотипа TSC 

и возможности коррекции выявленных нарушений. 

Объектом исследования в данном разделе выступает 

нейропсихологический дефицит у детей младшего школьного возраста с 

диагнозом туберозный склероз, а предметом исследования — 

нейропсихологический дефицит у детей младшего школьного возраста с 

диагнозом TSC, с учетом разного генотипа. 

Практическим выходом работы для клинических психологов является 

обоснование и оценка эффективности коррекционно-развивающей программы, 

направленной на компенсацию нейропсихологических нарушений, что 

представляет особую ценность для комплексной реабилитации и дальнейшей 

социализации этой тяжелой категории маленьких пациентов. 
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Часть I. Особенности когнитивных функций у детей 

с туберозным склерозом 

В данной работе впервые применен метод нейропсихологической 

квалификации высшей психической сферы детей и подростков с туберозным 

склерозом разной степени тяжести заболевания. Обозначен характер дефицита 

ВПФ с учетом локализации туберов в головном мозге и площади их 

распространения по данным психофизиологических, нейровизуализационных 

методов исследования, что позволило подойти к механизмам и патогенезу ТSС. 

1.1. Генетические, морфометрические и клинические признаки 

туберозного склероза в разрезе онтогенетического развития детей 

Основной причиной туберозного склероза специалисты называют 

генетические нарушения. Первый вариант туберозного склероза развивается при 

мутации гена, расположенного в хромосоме 9q34 — в участке 34 длинного плеча 

хромосомы 9 (туберозный склероз 1-го типа — TSC1, кодирует белок гамартин, 

открыт в 1987 году), второй — в связи с мутацией другого гена на хромосоме 

16р13 — в участке 13 короткого плеча хромосомы 16 (туберозный склероз 2-го 

типа — TSC2, кодирует белок туберин, открыт в 1992 году). Мутация 

перечисленных генов является основой для развития патологических процессов 

в связи со снижением синтеза белков гамартина и туберина, которые в норме 

подавляют опухолевый рост в организме и недостаточно вырабатываются у 

больных с туберозным склерозом. В результате таких патологических изменений 

нарушаются естественные процессы подавления опухолевого роста в организме. 

Генетические нарушения приводят к формированию преимущественно 

доброкачественных опухолей в разных органах [44-46]. 

Взаимодействие гамартина и туберина критично для различных стадий 

развития ЦНС, включая морфогенез и миграцию клеток. Мутации в генах 

туберозного склероза оказывают влияние на предшественников нервной 

системы в период 7-20 недели внутриутробного развития, что может выражаться 

в прекращении разделения клеток, аномальной клеточной дифференцировке, 
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нарушении контроля аномальной миграции и размера клеток [62]. Образуются 

аномальные гигантские нейроглиальные клетки, которые в процессе своей 

миграции могут останавливаться в нетипичных местах, образуя 

субэпендимальные узлы; в белом веществе полушарий — нейрональные 

гетеротопии; субкортикально и в проекции коры — субкортикальные и 

кортикальные туберсы [45,46]. 

Заболевание наследуется по аутосомно-доминантному типу. 

Генетические особенности туберозного склероза: у 1/3 пациентов с ТSС 

заболевание имеется у одного из родителей, а 2/3 пациентов имеют 

мутации de novo. Некоторые авторы считают, что тяжелые формы туберозного 

склероза чаще бывают cпорадическими, тогда как легкие формы заболевания 

более склонны к семейному проявлению [40,45]. 

Диагноз ТSС можно установить еще до рождения ребенка с помощью 

УЗИ или магнитно-резонансной томографии (МРТ) – эти методы обнаруживают 

ранние изменения в головном мозге (туберы) и сердце (рабдомиома сердца). 

Однако у большинства пациентов ТSС выявляется в грудном или раннем 

детском возрасте.  

Клинические симптомы туберозного склероза весьма разнообразны, 

поэтому больные часто наблюдаются у узких специалистов по поводу 

определенных синдромов без постановки правильного диагноза.  

В 1908 году невролог Vogt описал классическую клиническую триаду 

туберозного склероза (так называемый «комплекс туберозного склероза» или 

«туберозно ‒ склерозный комплекс» - tuberous sclerosis complex ― TSC, англ.): 

эпилептические приступы, аденомы сальных желез и умственная отсталость в 

течение длительного времени считались определяющими симптомами для TSC 

[40, c.15] (Рисунок 1). 
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Рисунок 1. Классическая клиническая триада туберозного склероза (Vogt) 

Современные диагностические признаки туберозного склероза были 

расширены и представлены в таблице 1. Среди них выделяют первичные, 

вторичные и третичные признаки. Диагноз ТSС можно считать истинным при 

выявлении 1 первичного симптома или 2 вторичных симптомов или 1 

вторичного и 2 третичных симптомов. 

При ТSС характерно наличие структурных аномалий головного мозга, 

выявляемых с помощью методов нейровизуализации (МРТ) (Рисунок 2): 

кортикальные/субкортикальные туберы; субэпендимальные узлы; 

субэпендимальные гигантоклеточные астроцитомы; «кистоподобные» 

поражения; агенезия/дисплазия мозолистого тела. 

Наиболее типичными поражениями при ТSС являются корковые туберы, 

субэпендимальные узлы и аномалии белого вещества головного мозга [11-13,40]. 

Корковые туберы обнаруживаются у 95-100% больных, различаются по 

своим размерам, локализации, консистенции и форме. Размер корковых туберов 

варьирует от нескольких миллиметров до нескольких сантиметров. Корковые 

туберы располагаются в виде выступов над единичной или прилегающими 

бороздами. Они расширяют борозду и сглаживают грань между серым и белым 

веществом. Туберы могут быть единичными или множественными, иметь 
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диффузную локализацию. Кальцификация туберов отмечается в 54% случаев и 

увеличивается с возрастом больных [11,13].    Корковые туберы выглядят как 

утолщение коры, с размытой дифференцировкой на серое и белое вещество. 

Таблица 1. Диагностические признаки для ТSС (по Roachetal, 1992) 

Первичные 

признаки 

Лицевые ангиофибромы* 

Кортикальные туберы (гистологически подтвержденные) 

Субэпендимальный узел или гигантоклеточная астроцитома 

(гистологически    подтвержденная) 

Множественные кальцифицированные субэпендимальные 

узлы (радиографически очевидные) 

Множественные ретинальные астроцитомы* 

Вторичные 

признаки 

Пораженные родственники первой степени родства 

Рабдомиома сердца (гистологически или радиографически 

подтвержденная) 

Другие ретинальные гамартомы или ахроматические пятна 

Церебральные туберы (радиографически подтвержденные) 

Шагреневые пятна 

Бляшки лба 

Лимфангиомиоматоз (гистологически подтвержденный) 

Ангиомиолипома почек (радиографически или 

гистологически подтвержденная) 

Цисты почек (гистологически подтвержденные) 

Третичные 

признаки 

Гипомеланотические пятна 

Поражения кожи по типу «конфетти» 

Цисты почек (радиографически подтвержденные) 

Пятна эмали коренных и/или перманентных зубов 

Гамартомные полипы прямой кишки (гистологически 

подтвержденные) 

Цисты костей (радиографически подтвержденные) 

Лимфангиоматоз легких (радиографически подтвержденный) 

Миграционные тракты церебрального белого-серого 

вещества или   гетеротопии (радиографически 

подтвержденные)   

Фибромы языка* 

Гамартомы других органов (гистологически 

подтвержденные) 

Инфантильные спазмы 

*гистологического подтверждения не требуется, если клинически 

повреждение очевидно. 
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Рисунок 2. Структурные аномалии головного мозга при туберозном 

склерозе  

  Своевременное выявление корковых туберов и кальцификатов мозга 

очень важно для диагностики туберозного склероза. Наибольшую значимость в 

верификации туберов при обследовании больных имеет магнитно-резонансная 

томография, которая позволяет визуализировать туберы в 95% случаев. 

Субэпендимальные узлы встречаются в 95% случаев и выявляются как 

при компьютерном томографическом (КТ), так и при МРТ-исследованиях мозга. 

Субэпендимальные узлы, чаще множественные и прилегающие друг к другу. 

Локализуются, как правило, в стенках боковых желудочков, реже — в стенках 

III и IV желудочков мозга. По мере роста ребенка в субэпендимальных узлах 

происходит постепенное отложение кальция. На компьютерных томограммах 

доминирующим признаком заболевания являются: множественные, полностью 

или частично кальцифицированные округлые субэпендимальные узлы, 

локализуются в стенках боковых желудочков [11-13,40]. 

Субэпендимальные узлы нередко трансформируются в 

гигантоклеточную астроцитому и выявляются у 10–15% больных.  
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Поражение белого вещества головного мозга при туберозном склерозе 

характеризуется появлением своеобразных островков, располагающихся вдоль 

линий, соединяющих эпендиму стенок желудочков и туберы [11-13,40,46]. 

Наблюдаемые структурные изменения головного мозга обычно 

варьируют на протяжении жизни больного TSC: уже во время беременности 

часто можно выявить кортикальные туберы (на 20-й неделе беременности), а в 

детском возрасте — субэпендимальные узлы. Субэпендимальные узлы обычно 

не проявляются клинически в течение всей жизни, но могут увеличиваться в 

размере и трансформироваться в субэпендимальные гигантоклеточные 

астроцитомы — они диагностируются примерно у 1 из 10 больных и обычно 

развиваются у детей старшего возраста и подростков [72]. 

Структурные изменения мозга вызывают неврологические осложнения в 

виде эпилепсии. Симптоматическая эпилепсия в течение жизни наблюдается у 

92% больных ТSС. У 63% больных эпилептические приступы появляются на 

первом году жизни. После первого приступа эпилепсия развивается в 100% 

случаев. Эпилепсия у 1/3 больных ТSС резистентна к противосудорожной 

терапии, может приводить к развитию нарушений интеллекта и поведения и 

является одной из главных причин инвалидности у детей [11, c.60]. Также P. 

Curatolo [55] отмечено, что среди факторов, обусловливающих резистентность к 

противосудорожной терапии, наибольшее значение имеют: дебют в возрасте до 

1 года, наличие нескольких типов приступов, высокая частота приступов, 

изменение характера приступов с течением заболевания [12, c.27]. 

Важную роль в симптоматике ТSС играет возраст пациента, поскольку 

разные симптомы болезни проявляются в различные периоды. В пренатальный 

период диагностируется рабдомиома сердца, кортикальные туберы. В грудном 

возрасте — гипопигментированные пятна, пятна «шагреневой кожи». Остальные 

первичные симптомы дебютируют в детском и взрослом возрасте. 

M.R. Gomez [40, с.20] была составлена таблица соответствия возраста 

манифестации симптома туберозного склероза, в которой можно выделить 

психологические признаки (таблица 2).  
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Таблица 2. Психологические признаки TSC в зависимости от возраста 

Возраст Признак/симптом 

До года Задержка психомоторного развития 

До 5 лет Аутизм, нарушение обучения 

6-12 лет Умственная отсталость 

Взрослые Нормальное умственное развитие,  

если не было эпилепсии. 

Указанные в таблице 2 признаки подтверждают патопсихологическую 

закономерность: раннее начало заболевания приводит к более тяжелым 

последствиям.  

Прогноз при ТSС зависит от тяжести симптомов. По мнению P. Curatolo, 

при нейрорадиологическом определении до 5 туберов небольшого размера 

только в затылочной области прогноз заболевания считается сравнительно 

благоприятным, наличие же более 10 больших туберов в височной и лобной 

областях — неблагоприятным [55]. 

Дети первого года жизни с легкими проявлениями, как правило, 

чувствуют себя хорошо и ведут долгую продуктивную жизнь, в то время как дети 

с более тяжелыми симптомами могут иметь более серьезные инвалидизирующие 

последствия. Но вне зависимости от тяжести большая часть детей продолжает 

развиваться. 

1.2. Когнитивный дефицит и поведенческие нарушения как клинические 

проявления туберозного склероза у детей 

В клинической триаде признаков туберозного склероза умственная 

отсталость является одним из ведущих симптомов. Термин «умственная 

отсталость» означает «состояние, обусловленное врожденным или рано 

приобретенным недоразвитием психики с выраженной недостаточностью 

интеллекта, затрудняющее или делающее полностью невозможным адекватное 

социальное функционирование индивидуума» [29, c.7].  

Около 80% генетических синдромов имеют расстройства психического 

спектра и умственной недостаточности [27]. Умственная отсталость при TSC 

относится к наследственно обусловленным формам.  
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По данным зарубежных исследований уровень интеллектуального 

дефицита у больных при TSC колеблется в широких пределах: от легкой 

интеллектуальной недостаточности до глубокой умственной отсталости [44,53].  

M.R. Gomez [56] было установлено снижение интеллектуальных функций 

у 56% больных туберозным склерозом. Исследования С. Joinson [61], 

проведенные в Великобритании, выявили интеллектуальные нарушения у 45 % 

обследованных детей, большинство из которых имели коэффициент IQ ниже 20, 

а у 55 % пациентов с туберозным склерозом отмечались нормальные 

интеллектуальные показатели (их коэффициент IQ был, в среднем, равен 93). 

Ridler K. приводит данные, что умственная отсталость отмечается у 50–

85 % пациентов. В 2/3 случаев интеллектуальная недостаточность является 

глубокой (IQ <21), у 50 % наблюдаются трудности в обучении [66].  

На сегодняшний день сравнительно мало собственно психологических 

исследований больных туберозным склерозом. 

Pratherde Vries, Prather P.A кратко излагают результаты своего 

исследования по оценке нейропсихологических профилей больных туберозным 

склерозом в возрасте от 3 месяцев до 50 лет.    58% людей были описаны как 

имеющие когнитивные функции в пределах нормы, в то время как 42% — как 

задержка психического развития. Из них дети в возрасте от 6 до 18 лет (21%) 

имели следующие дефициты: дефицит в регуляции функционирования (62%), 

зрительно-моторный (54%), памяти (38%), речи (24%), и пространственные 

нарушения (19%) [53]. 

Несмотря на то, что более половины детей с TSC, имеют средние 

(нормальные) интеллектуальные показатели, практически у всех отмечаются 

нарушения когнитивных функций, проявляющиеся в трудностях при обучении в 

школе, большинство которых связаны со снижением абстрактного мышления, 

задержкой формирования речевых навыков (сложности высказывания мыслей, 

«косноязычее» и др.), нарушения памяти, дискалькулии, способностей к 

концентрации и переключению внимания [40,53,60]. 
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По мнению ряда исследователей, нарушения познавательной 

деятельности у детей с туберозным склерозом, —внимания, памяти, 

эмоциональных реакций, разные виды нарушений речевого развития и 

поведения, могут быть связаны с изменением структурно-функциональной 

организации мозга вследствие образования корковых туберов, которые 

локализуются в теменной, височной и лобной долях головного мозга [68,71].  

Одна из основных причин, определяющих формирование умственной 

отсталости у детей, страдающих туберозным склерозом, — эпилептические 

приступы, которые наблюдаются у 75-92 % пациентов и достаточно часто 

являются манифестными симптомами заболевания [12, c.27].  

Формирование умственной отсталости, а также степень ее выраженности 

непосредственно связаны с возрастом дебюта судорожных приступов. M.R. 

Gomez [56] установил, что при возникновении приступов до 2-х лет, практически 

все дети имели интеллектуальный дефицит. Наиболее выраженные нарушения 

интеллектуального развития наблюдались у детей с дебютом эпилепсии в 

возрасте от 1 мес. до 1 года [57]. Среди детей с судорогами, начавшимися в 

возрасте до 1 года, лишь у 8% отмечался нормальный интеллект [50]. 

При дебюте эпилепсии в возрасте от 2 до 5 лет умственные нарушения 

развивались только у 41 %, и менее чем у трети детей при возникновении судорог 

в возрасте старше 5 лет [11,56].  

Таким образом, дебют судорог на первом году жизни служит плохим 

прогностическим фактором и приводит к психическому недоразвитию.  

Развитие умственной отсталости у детей с TSC связано не только с 

наличием судорог и возрастом их дебюта, но и с резистентностью приступов к 

противосудорожной терапии. Рецидивирующие эпилептические приступы 

способствуют прогрессированию когнитивного дефицита [52], могут приводить 

к регрессу психических функций, потере приобретенных навыков [3, c.226].   

Таким образом, одной из основных причин умственной отсталости 

являются судороги, возникающие на первом году жизни, и недостаточный 

медикаментозный контроль над эпилептическими припадками [69].  
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Еще одна причина — наличие корковых гамартом (туберов) с 

локализацией в теменной, височной и лобной долях головного мозга. В ряде 

публикаций отмечено, что количество корковых туберов у пациентов с данной 

патологией, связано с нарушениями обучения и проявлениями аутизма [66]. 

Однако исследователи de Vries, Prather P.A. считают, что корковые 

туберы и судороги не являются ни необходимым, ни достаточным для 

объяснения нервно-психических проявления TSC и выдвигают молекулярную 

гипотезу для нейрокогнитивных проявлений TSC [53].     

Тем не менее, они ссылаются на работу O’ Callaghan с соавт.., которые 

заключают, что и количество корковых туберов, и наличие или отсутствие 

инфантильных спазмов влияют на IQ у пациентов с TSC. O’Callaghan обследовал 

41 пациента, у которых IQ был оценен при помощи теста Векслера или матрицы 

Равена.  Половина испытуемых не смогла полностью пройти обследование в 

силу недоступности заданий. У остальной группы IQ баллы были нормально 

распределены около среднего —91 балл. В итоговую выборку вошли 14 

мальчиков и 6 девочек с ТSC в возрасте от 6-16 лет. Исследование показало 

наличие сильных корреляций между количеством туберов в лобной, височной, 

затылочной областях и IQ, а также выраженный дефицит внимания [65]. 

В отечественной психологии проблематика особенностей и механизмов 

нарушения психических функций при туберозном склерозе представлена 

немногочисленными исследованиями. 

Так, на базе клинических подразделений Научно-исследовательского 

клинического института педиатрии ГБОУ ВПО "РНИМУ им. Н.И. Пирогова" 

Минздрава России было проведено исследование показателей памяти и 

внимания у всех детей с туберозным склерозом (N = 42) [18, 40], которое 

показало наличие симптомов энцефалопатии; более низкие, относительно 

среднетстатических для данного возраста, показатели активности внимания, 

вербальной и зрительной памяти; снижение двигательной и психической 

активности, общего фона настроения, вербально-мнестические нарушения. В 

группе детей дошкольного возраста коэффициент концентрации внимания, 
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коэффициент устойчивости внимания были достоверно ниже, чем в контрольной 

группе. Так же установлено, что длительность течения заболевания определяет 

тенденцию к дальнейшему ухудшению вербальной памяти, показателей памяти 

и внимания, усугублению дефектов регуляции и контроля памяти (р <0,01). 

Когнитивные расстройства при TSC сочетаются с изменениями 

поведения в виде аутизма, гиперактивности, агрессивности, эмоциональной 

лабильности [40,46]. Ряд исследований показал, что у 70% детей с TSC с 

глубоким снижением интеллекта присутствует хотя бы одна поведенческая 

проблема, и лишь 30% детей с нормальными интеллектуальными способностями 

на фоне TSC могут иметь поведенческие трудности. [53,54]. 

Аутизм или аутичные черты отмечаются у 50 % детей с TSC [47]. В ряде 

публикаций показано, что число корковых туберов коррелирует с нарушениями 

обучения и проявлениями аутизма [58,59]. 

Первые признаки аутизма при TSC возникают на фоне задержки нервно-

психического развития. Ранним признаком аутизма у детей первого года жизни 

служит «безразличное отношение к состоянию комфорта». Ребенок равнодушен 

к родителям, вяло реагирует на голос матери, кормление грудью, апатичен, не 

проявляет интереса к игрушкам, не реагирует на обращенную к нему речь, не 

отзывается на свое имя, демонстрирует стереотипность поведения [58]. 

Характер общения ребенка с близкими людьми очень часто имеет 

особенности: дети поздно начинают выделять мать или вообще ее не выделяют, 

они плохо переносят телесный контакт и стараются избегать его.  

Отечественные исследователи выявили у детей с TSC сбои аффективного 

развития во взаимодействии диады «мать-дитя» вариативной степени 

выраженности: узнавание приспособление к рукам матери, активное требование 

контакта с ней, «аффективное заражение», выделение «своих-чужих») [32]. 

Отклонения в общении у детей с TSC часто связаны с нарушениями 

речевого развития, когда у многих детей речь либо отсутствует, либо 

наблюдается существенная задержка ее развития. В раннем возрасте нарушения 

доречевого развития проявляются в более позднем появлении или отсутствии 
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«гуления» и лепета, когда ребенок не повторяет услышанные звуки, слова, порой 

вырабатывает свой собственный, «птичий», понятный только ему язык. Даже 

при наличии удовлетворительного запаса слов дети мало его используют. 

Многие фразы строятся при этом грамматически неверно [70].    

В игровой деятельности имеется склонность к стереотипиям. В 

младенчестве ребенок бывает заворожен созерцанием ярких предметов, их 

движением, постоянно вызывает однотипные зрительные ощущения. 

Характерен интерес к нефункциональным элементам предметов, таким как 

запах, цвет, определенные качества поверхности [40, c.116]. 

В отечественных исследованиях детей с TSC и синдромом аутизма была 

представлена динамика сенсорной защиты различной модальности (тактильной, 

зрительной, слуховой), направленности и степени, чаще тактильная и 

зрительная, в форме негативной реакции, гиперреактивности в ответ на 

сенсорные стимулы, обычно не представляющие угрозы и не вызывающие 

раздражения (свет, неожиданное касание, звуки, зрительные стимулы) [32]. 

Также часто встречаемое нарушение поведения у детей с TSC — синдром 

дефицита внимания и гиперактивности, который может быть изолированным, 

или сочетаться с эпилепсией или аутизмом. По меньшей мере треть детей с TSC, 

имеющих трудности в обучении, гиперактивны, а у четверти — наблюдалась 

гиперактивность в сочетании с импульсивностью. Дефицит внимания может 

возникать вторично после появления судорожных приступов [52, 58]. P.F.Bolton 

и P.D. Griffiths (1997) высказали предположение о взаимосвязи между аутизмом 

и корковыми туберами, расположенными в височных долях [49]. Это 

наблюдение представляет значительный интерес, так как нарушение интеллекта 

при TSC нередко сочетается у детей с изменениями поведения в виде аутизма 

(первазивного нарушения развития), гиперактивности или агрессивности. Эти 

психические расстройства наблюдаются у 56% больных [44].  

С расстройствами аутистического спектра и СДВГ наблюдаются 

примерно у 50% лиц с туберозным склерозом, который в настоящее время 
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признается одним из самых распространенных заболеваний, связанных с 

аутизмом [48,49,63]. 

В целом, картина нарушений психического развития при TSC, 

представленная в зарубежных и отечественных исследованиях, указывает на 

неравномерность интеллектуального снижения - от нормы когнитивного 

развития до умственной отсталости разной степени выраженности, 

сопровождающейся поведенческими нарушениями. При этом отмечается 

сочетание симптомов психического недоразвития и распада приобретенных 

навыков, что создает сложную картину умственного дефекта [11, c.60]. Также 

существует растущий интерес в понимании патогенетических механизмов, 

лежащих в основе проявления нарушений психического развития у детей с TSC. 

1.3. Эмпирическое исследование психических функций у детей 

с туберозным склерозом 

1.3.1. Краткая характеристика обследованной группы 

Исследование проводилось на базе ФГАОУ ВО РНИМУ 

им. Н.И. Пирогова, в отделениях нефрологии и психоневрологии (ПНО-1).  

Выборку испытуемых составили 42 ребенка экспериментальной группы в 

возрасте 2 – 16 лет с диагнозом ТSС и 119 детей контрольной группы 

аналогичного возраста с нормативным развитием, посещающих массовые 

общеобразовательные учреждения Москвы (детские сады и школы).  

Критерии включения: в экспериментальную группу — установленный 

диагноз туберозный склероз, детский возраст, стационарное лечение в клинике; в 

контрольную группу – отсутствие выраженных неврологических и соматических 

заболеваний, норма когнитивного развития, обучение в массовом 

общеобразовательном учреждении Москвы.  

В контрольную группу вошли воспитанники дошкольного отделения 

ГБОУ Школа №1566 и школьники, учащиеся ГБОУ Школа №1356, ГБОУ Школа 

№198. Данные нейропсихологической диагностики контрольной группы были 

предоставлены кандидатом психологических наук Ерохиной В.А. [15]. 
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В зависимости от тяжести интеллектуальной недостаточности и методики 

психологического исследования дети с ТSС были поделены на 3 группы. 

Группа TSC-1 - дети с нормативным развитием, обучающиеся по 

общеобразовательной школьной программе, дети 6-16 лет со снижением 

умственного развития, обучающиеся в коррекционных школах. С ними 

проводилось исследование с использованием комплекса методик общего 

нейропсихологического исследования, разработанного А.Р. Лурия и 

адаптированного для детского возраста. [9,28,33]. Диагностическая схема 

включала беседу, исследование ВПФ: кинестетический праксис, 

пространственный праксис, динамический праксис, слухо-моторная 

координация, зрительный гнозис, тактильный гнозис, квазипространственные 

представления, слухоречевое запоминание, графические пробы, мышление. 

Группа TSC-2– дети в возрасте 2-12 лет с нормативным развитием 

(дошкольники) и со снижением умственного развития (в истории болезни —

задержка психоречевого развития, легкая/умеренная умственная отсталость). 

Группа TSC-3– дети в возрасте 2 -15 лет с выраженной задержкой 

психоречевого развития, выраженной/глубокой умственной отсталостью. 

В группах TSC-2 и TSC-3 применялись адаптированные методики по 

«Профилю психического развития» [37/ см. список литературы ч.1] 

В связи с возрастной динамикой формирования ВПФ [25,33,43], для 

анализа результатов экспериментальные группы были разделены на возрастные 

подгруппы. В группе TSC-1: дети 6 – 10 лет; 15 -16 лет. В группах TSC-2 и TSC-

3: дети 2-3 лет; 4-7 лет; 8-12 лет (таблица 3).  

Таблица 3. Распределение детей с TSC по возрастам 

Возраст 

испытуемых 

Количество испытуемых 

Мальчики Девочки Общее кол-во 

Абс. Абс. Абс. % 

Группа TSC-1 

6-10 лет 3 6 9 21% 

15-16 лет 3 3 6 14% 

Σ 6 9 15 35% 
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Группа TSC-2 

2-3 года 3 4 7 17% 

4-7 лет 2 2 4 10% 

8-12 лет 1 1 2 4% 

Σ 6 7 13 31% 

Группа TSC-3 

2-3 года 2 2 4 10% 

4-7 лет 2 5 7 17% 

8-15 лет 1 2 3 7% 

Σ 5 9 14 32% 

Итого: 17 25 42 100% 

Изучение медицинской документации экспериментальной группы 

(истории болезни), выявило наличие у всех детей с TSC (100%) сопутствующей 

симптоматической фокальной эпилепсии, выставленной врачами-неврологами. 

17 человек (40%) - имела фармако-резистентную форму эпилепсии. Все 

пациенты на момент обследования принимали антиконвульсанты.   

Анализ показал, что у детей в экспериментальной группе присутствуют 

расстройства психического развития, нарушения эмоционально-волевой и 

коммуникативной сферы: у 48% – признаки аутистического поведения, у 24 % 

детей – СДВГ, у 14% – нарушение эмоций.   

В таблице 4 и на рисунке 3 представлено распределение детей с по 

тяжести заболевания и форме обучения. В дошкольном возрасте 9% детей (n=4) 

посещает массовый детский сад, 48 % (n=20) – неорганизованные дети. Среди 

школьников: 14 % (n=6) обучаются по общеобразовательной, 24 % (n=10) – по 

коррекционной программе, а 5% (n=2) - не обучается после заключения ПМПК. 

Для оценки состояния психических функций у детей экспериментальной 

группы были использованы следующие показатели: возраст ребенка; возраст 

дебюта эпилепсии; показатели ЭЭГ о характере распространения 

эпилептической активности; показатели МРТ о характере структурных аномалий 

головного мозга; результаты психологической диагностики. 
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Таблица 4. Распределение детей экспериментальной группы с учетом 

формы обучения и тяжести заболевания 

Тяжесть заболевания Форма обучения Количество испытуемых 

абс. % 

Нормативное развитие посещает массовый 

детский сад 

4 9% 

учащиеся средней 

образовательной школы 

6 14% 

Снижение умственного 

развития разной 

степени выраженности 

неорганизованный 

дошкольник 

20 48% 

учащиеся коррекционных 

школ 

10 24% 

не обучаются 2 5% 

 

 

 

Рисунок 3. Распределение детей экспериментальной группы, в 

зависимости от формы обучения 

 

Контрольная группа была поделена на две подгруппы:   

I подгруппа - 75 детей, из них 41 девочки и 32 мальчика, с которыми 

проводилось обследование с использованием психологических методик по 
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«Профилю психического развития». Данная подгруппа также была разделена по 

возрастам 2-3 года и 4-7 лет, соответственно. 

II подгруппа - 46 детей, из них 25 девочек и 21 мальчик, с которыми 

проводилось нейропсихологическое обследование.  Данная подгруппа, была 

разделена по возрастам 6-10 лет и 15-16 лет, соответственно (таблица 5). 

Таблица 5. Распределение детей контрольной группы по возрастам  

Возраст 

испытуемых 

Количество испытуемых 

Мальчики Девочки Общее кол-во 

Абс. Абс. Абс. % 

1 подгруппа 

2-3 года 10 12 23 19% 

4-7 лет 22 28 50 42% 

Σ 32 41 73 61% 

2 подгруппа 

6-10 лет 15 15 30 25% 

15-16 лет 6 10 16 14% 

Σ 21 25 46 39% 

 

Для оценки состояния психических функций были использованы 

следующие методики (Таблица 6): 

Таблица 6. Методики, использованные для оценки состояния психических 

функций 

Кинестетический праксис 

Функции Проба 

Выполнение по 

зрительному образцу 
 

Вариант выполнения 

Соединить 1 и 2 пальцы в кольцо 

Пальцы сжаты в кулак, 2 и 3 пальцы вытянуты 

Пальцы сжаты в кулак, 2 и 5 пальцы вытянуты 

То же на левой руке. 

Перенос поз 
Глаза ребёнка закрыты. Врач придаёт руке ребёнка определенную 

позу, ребенок должен воспроизвести её другой рукой. 

Вариант выполнения 

Пальцы сжаты в кулак, 2 и 3 пальцы вытянуты 

Пальцы сжаты в кулак, 2 и 5 пальцы вытянуты 

То же на левой руке 

Пространственный праксис 
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Вариант выполнения Ребёнок сидит напротив врача. Врач придаёт определённое 

пространственное положение своей руке, ребёнок должен 

воспроизвести его той же рукой. 

«Голосование» рука согнута в локте и поднята вверх. 

Рука горизонтально перед грудью ладонью вниз. 

Большой палец под подбородком, ладонью сагитально, пальцами 

вперёд. 

Ладонь горизонтально от подбородка, пальцами к себе. 

Ладонь горизонтально от подбородка, пальцами от себя. 

Левая рука касается правого уха 

Правая рука касается левого уха 

Динамический праксис 

Схема трёх положений 

кисти 

Ребёнку предлагается последовательно придавать своей руке 

положения кулака, распрямленной кисти, расположенной 

«ребром», и ладони, ударяющей по столу плашмя. 

Вариант выполнения 
Задание выполняется правой рукой. 

Задание выполняется левой рукой. 

Реципрокная 

координация 

Ребёнку предлагается положить перед собой руки, одна из которых 

сжата в кулак, а другая распрямлена. Затем он должен 

одновременно изменять положения обеих кистей, расправляя одну 

и сжимая другою. 

Слухо–моторная координация 

Оценка ритмов 
Оценочные «пачки» (II И III), 

Серии «пачки» (II IIII или III III III). 

Воспроизведение 

ритмов по слуховому 

образцу 

Экспериментатор выстукивает ритмы, ребёнку предлагается 

повторить его. 

Простые ритмы (II IIII, II III III, II II II); 

Акцентированные ритмы(II III II III II III, III II III II III II) 

Воспроизведение 

ритмов по инструкции 

Ребёнку предлагается выполнять ритмы по речевой инструкции 

Стучать «по 2 раза», «по 3 раза». 

Стучать «по 2 раза сильно, и по 3 раза слабо». 

Зрительный гнозис 

Зрительный гнозис 

Ребёнку предлагаются различные предметные изображения, 

которые он должен узнать (несколько изображений на одном 

листе). 

Вариант выполнения 

Реалистические изображения. 

Схематические изображения 

Наложенные изображения 

Ребёнку предъявляется сюжетная картинка и предлагается 

рассказать, что на ней изображено. 

Ребёнка просят показать называемый объект (используются те же 

картинки, что при исследовании зрительного гнозиса). 

Соматосенсорный гнозис 

Функции  Проба 
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По результатам тестирования проводилась качественная и 

количественная (в баллах) оценка параметров анализируемых процессов. 

Тактильные функции 

Проприочувствительность. К различным частям кисти руки 

ребенка (глаза закрыты) прикасаются острым предметом, после 

чего ребенок должен показать это место. 

Тактильная алексия. Проба Ферстера. На тыльной стороне кисти 

ребенка (глаза закрыты) рисуются цифры, буквы или фигуры, 

которые ребенок должен опознать с закрытыми глазами. 

Слухоречевая память 

Запоминание десяти 

слов 

Ребёнку предлагается повторить слова: «дом, лес, окно, игла, пирог, 

стол, огонь, конь, крест, кот». Ребёнка просят повторить, что он 

запомнил. 

Если ребёнок не воспроизводит слова правильно, процедура 

повторяется снова (не более 5 раз). 

Запоминание двух 

предложений 

Ребёнку предлагается повторить сначала первое предложение «В 

саду за высоким забором росли яблоки» затем – второе «На опушке 

леса охотник убил волка» Если ребёнок не воспроизводит 

предложения правильно, процедура повторяется снова (не более 5 

раз). 

Воспроизведение слов 

и предложений после 

интерференции. 

Ребёнка просят припомнить десять слов, затем – два предложения. 

Рисунок 

Функции Проба 

Самостоятельно Ребёнку предлагается нарисовать домик, человека. 

Срисовывание образца 

Ребёнку предлагается срисовать домик (образец прилагается) 

правой рукой, человека. 

Задание выполняется левой рукой. 

Мышление   

Функции  Проба 

Мышление 
4-ый лишний. Ребенку предлагается выбрать лишнюю картинку из 

четырех и объяснить свой выбор. 

Понимание сюжетных картин. 

Квазипространственные отношения 

Функции  Проба 

Понимание 

пространственных 

отношений 

Нарисуй ● над ▲. 

Нарисуй ■ под ●. 

Поставь х справа ■. 

Покажи бочку за ящиком и т.п. 
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Количественная оценка полученных результатов выполнения проб 

осуществлялась с учетом возрастных нормативов выполнения отдельных проб 

(Микадзе Ю.В., Семенович А.В., Симмерницкая Э.Г., Челышева М.В.). 

Выраженность выявленных нарушений при выполнении проб оценивалась в 

баллах:  

0 баллов - безошибочное выполнение при выполнении пробы;  

1 баллов– легкие нарушения, возможность самостоятельной коррекции 

ошибок, до 30% ошибок;  

2 балла – средняя степень выраженности нарушений, возможность 

коррекции и выполнении задания при подсказках экспериментатора, от 30 до 

70% ошибок;  

3 балла – выраженные нарушения, от 70 до 100% ошибок.  

Ограничением применения нейропсихологической диагностики служит 

ее сложность для больных с выраженными когнитивными расстройствами, так 

как пробы, на которых она основана, могут выполняться лишь при 

относительной сохранности интеллектуальных и речевых функций.  

1.3.2. «Профиль психического развития» 

Для оценки психического дефекта у детей с тяжелой формой туберозного 

склероза использовался "Профиль психического развития" [37], адаптированный 

автором работы согласно данному заболеванию. "Профиль психического 

развития" был разработан Троицкой Л.А. (1993) для умственно отсталых детей 

на основе методик, используемых в пато- и нейропсихологии, и апробирован в 

Научно-исследовательском клиническом институте педиатрии ГБОУ ВПО 

"РНИМУ им. Н.И. Пирогова" Минздрава России на детях с парциальными 

формами эпилепсии и фенилкетонурией. Для модификации методики под задачи 

исследования также были использованы: возрастные нормативы формирования 

психических функций у детей, психолого-педагогическая диагностика развития 

детей раннего и дошкольного возраста Е. А. Стребелевой, С.Д. Забрамной 

[5,16,30]. 
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С помощью «Профиля психического развития» (Таблица 7) проводилось 

исследование сферы общения, эмоционально-волевой и двигательной сферы, 

предметно-конструктивной, речевой и игровой деятельности, навыков 

самообслуживания. Перечисленные сферы отражают в целом психическое 

развитие, поэтому можно считать, что данная методика в содержательном плане 

соответствует задачам исследования.  

Количественная оценка каждой анализируемой психической сферы 

оценивалась в баллах – 0,1,2,3 балла - в соответствии с параметрами оценки. Если 

анализируемая психическая функция лишь частично соотносилась с 

параметрами оценки, то ребенку балл снижался наполовину. 

Таблица 7. Профиль психического развития 

Исследуемая психическая сфера. Параметры оценки Бальная 

оценка 

Сфера общения  

не вступает в контакт (визуальный, телесный, речевой); не реагирует на 

собственное имя;сне проявляет интерес к окружающим, не узнает родных 

0 

поворачивается на собственное имя; проявляет интерес к окружающим, близким, 

тянет маму за одежду, требуя внимания; машет «до свидания», владеет 

указательным жестом; вступает в визуальный контакт; предпочитает играть 

один, но отвечает на активность других  

1 

предпочитают общество сверстника одиночной игре; общается со взрослым, 

когда что-то заинтересовало 

2 

проявляет, собственную активность в общении; при общении задает много 

вопросов 

3 

Эмоционально-волевая сфера 

отрешенность, слабая эмоциональная откликаемость; общая пассивность в 

деятельности; ребенок не понимает задание, не стремится к цели; не принимает 

помощь.  

0 

вступает в контакт на эмоциональном, игровом, речевом уровнях (подчеркнуть, 

что присутствует); острая реакция на отсутствие матери; ребенок самостоятельно 

не принимает задание, но способен его выполнить лишь вместе со взрослым. 

1 

есть дифференцировка эмоциональных реакций ребенок принимает задание, но 

есть трудности при выполнении заданий; принимает помощь взрослого, и после 

этого способен сам выполнить задание. 

2 

адекватные эмоциональные реакции на перемену обстановки; понимает и 

принимает задание, способность к активной целенаправленной деятельности. 

3 

Двигательные функции 

нет хватательных движений; не способен самостоятельно поддерживать позу; 

самостоятельно не сидит, и не стоит; не удержит игрушки в руке. поворачивает 

голову на звук 

0 

может сам сидеть, стоять; может длительно удерживать игрушку в руке; 

графический праксис: по показу рисует линии, не выходя за пределы листа. 

1 
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самостоятельно ходит, приседает и встает, бегает; графический праксис: 

«правильно» держит карандаш, рисует «головонога» 

2 

сформирована статическая и динамическая координация движений;  

выполняет одновременно два вида движений; графический праксис: рисует 

мелкие детали в изображении. 

3 

Предметно-конструктивная деятельность 

трудности контакта со взрослым, не всегда адекватно воспринимают задание и 

его цели; трудности понимания задания; отсутствие адекватности исследования 

предметов; неспецифические манипуляции и оральные контакты с предметами  

0 

принимает задание; испытывает трудности в целенаправленной предметной 

деятельность; начинает сотрудничать со взрослым, но еще самостоятельно 

выполнить задание не может; различает «большой» и «маленький», «один» и 

«много»; нанизывает колечки на стержень пирамидки; частично заполняет доску 

с вкладышами – картинками (целые предметы) методом проб и ошибок; сличение 

фигур по цвету и форме; складывает разрезные картинки (2 части, разрезанные 

вдоль и поперек); вкладывает объемные фигуры в коробку с прорезями 

1 

начинает сотрудничать со взрослым, принимает задание, понимает его цель, в 

процессе обучения действует адекватно, а затем переходит к самостоятельному 

способу выполнения задания; исключение предметов (4-й лишний), но объяснить 

затрудняется; складывает разрезные картинки (3-4 части – разрез поперек и под 

прямым углом); рисует человека (примитивно); доступно знание цвета и формы. 

2 

сразу начинает сотрудничать со взрослым, принимает и понимает задание и 

самостоятельно находит способ его выполнения; способен разделять объекты на 

классы и подклассы; исключение предметов (4-й лишний) с опорой на 

функциональные и категориальные свойства объектов, дает объяснение; 

складывает разрезные картинки (диагональный разрез – 4 части); рисует человека 

в одежде и сюжетные картинки. 

3 

Речевая деятельность 

слабость или отсутствие реакции на речь взрослого»; вокализация при 

манипуляциях;  

не понимает смысла обращенной речи. 

0 

лепет либо отдельные слова, иногда встречается малопонятная для окружающих 

фраза; 

понимание простой фразы, имеются «слова –метки» (дай, нельзя);  

1 

имеется элементарный активный словарь, элементарная фраза, отмечаются 

нарушения грамматического строя, слоговой структуры слова и 

звукопроизношения; 

понимает несложные рассказы; показывает картинки 

2 

речь фразовая, грамматически правильно построенная; 

задает и может ответить (речью, мимикой, жестом) на вопросы; 

появляется понимание абстрактных понятий  

«дружба», «правда», «обман», «радость», «страх» 

3 

Игровая деятельность 

не проявляют интереса к игрушкам;  

не включаются в совместную игру 

0 

реагирует на игрушки, манипулирование с неигровыми предметами, дающими 

сенсорный эффект (зрительный, звуковой, тактильный, обонятельный); 

включаются в игру, организованную взрослым (подражание); способен 

выполнить самостоятельно предметно-игровые действия; 

использование в игре «предметов-заместителей» 

1 
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охотно играет с игрушками; элементы сюжетной игры (кормит, баюкает куклу; 

возит, нагружает машину); игровые действия передают отношения между 

людьми. 

2 

переход к самостоятельной сюжетно-ролевой игре с придумыванием сюжета и 

фантазированием; выполнение правил, соотносящихся с выбранной игровой 

ролью 

3 

   Навыки самообслуживания 

требуется постоянная помощь и сопровождение взрослого 0 

самостоятельно ест густую пищу, пьет из чашки, умеет частично раздеваться 1 

навыки опрятности сформированы частично;  

ест ложкой, вилкой самостоятельно и аккуратно; 

2 

навыки личной гигиены сформированы; 

самостоятельно одевается и раздевается, принимает пищу. 

3 

Для оценки предметно-конструктивной деятельности использовались 

психологические методики в соответствии с возрастом ребенка с 

использованием наглядного и игрового материала, поскольку игровая 

деятельность является ведущей в дошкольном возрасте (таблица 8). 

Таблица 8. Методики для исследования предметно- конструктивной 

деятельности 

Исследуемый 

параметр 

Методические 

средства (методики, 

тесты) 

Описание методики Критерии   

 оценки 

Мышление 

(выделение 

существенных 

признаков предметов и 

их соотнесение по 

этим признакам) 

Самое непохоже 

(автор Л. Венгер) 

 

Ребенку 

предлагается  

8 геометрических 

фигур, различающихся 

по форме, величине, 

цвету:  

4 треугольника,  

4 прямоугольника.  

Четыре фигуры 

одного цвета  

(один треугольник 

маленький другой – 

большой; один 

прямоугольник 

маленький, другой – 

большой). Остальные 

фигуры – другого 

цвета. 

Взрослый 

раскладывает фигуры 

в ряд в произвольной 

последовательности и 

просит сказать, чем 

они отличаются друг 

Высокая: 

преобладание выбора 

по трем признакам и 

называние одного – 

двух. 

Средняя: 

преобладание выбора 

по двум признакам и 

называние одного. 

Низкая: 

преобладание выбора 

по одному признаку 

без называния 

признака 
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от друга. Затем одну 

из фигур вынимают из 

ряда и просят найти 

среди остальных 

фигур самую 

непохожую на нее. 

Ребенок выполняет 

задание с 2–3 

фигурами 

Исследование 

наглядно-действенных 

форм мышления, 

уровни 

сформированности 

действий 

идентификации и 

моделирования 

«Доска Сегена» 

 

Вкладывание 

вкладок в доску с 

углублениями-пазами 

2 – 3 года (целые 

фигуры):  

В – примеривание; 

С – 

целенаправленные 

пробы;  

Н – силовые 

приемы. 

4-6 лет (фигуры по 

частям): 

В – зрительное 

соотнесение; 

С – простые фигуры 

(круг, квадрат) 

зрительно соотносятся 

с прорезями, а 

сложные 

примериваются, в т.ч. 

не соответствующим 

нужным прорезям;  

Н – силовые пробы, 

ошибки 

Исследование 

возможности 

осуществления 

операций сравнения и 

установления 

тождества объектов на 

материальном уровне 

«Почтовый ящик» Вкладывание 

объемных вкладок в 

коробку с прорезями 

3 – 4 года: 

В – примеривание; 

С – 

целенаправленные 

пробы; 

Н – силовые 

приемы 

Исследование 

наглядно-образного 

мышления, 

способности 

соотнесения частей и 

целого 

«Разрезные 

картинки» 

Складывание 

разрезных картинок 

3-4 года – 2, 3 части 

(разрезанные вдоль и 

поперек); 

4-5 лет – 4, 5 частей 

(под прямым углом); 

5–7 лет – 4,5 

неравных частей  

В – зрительное 

соотнесение; 

С – правильное 

сложение, 

прикладывание с 

разворотом;  

Н – соединяет части 

без анализа 

полученного целого 

Исследование 

логического 

мышления, выявление 

уровня обобщения 

«Исключение 

предметов» 

Выбор одного 

предмета из 4-х, 

предъявленных на 

карточке, не 

относящегося к 

4-6 лет. 

исключает лишний 

предмет с явным 

несоответствием 

«лишнего» 
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категории. изображения, но порой 

затрудняется его 

объяснить. 

6-7 лет. 

при выборе 

предметов 

функциональные и 

категориальные 

свойства объектов, 

дает объяснение 

Восприятие 

(способность 

устанавливать 

сходство и различие 

между зрительно 

воспринимаемыми 

изображениями) 

Какая фигура не 

подходит 

Ребенку 

предлагается три 

тестовых листа: 

1. Изображены 4 

одинаковых по форме 

и цвету фигуры, но 

одна из них 

отличается по 

величине (три 

маленьких фигуры, 

одна большая). 

2. Изображены 4 

одинаковых по форме 

и величине фигуры, но 

одна из них 

отличается по цвету. 

3. Изображены 4 

одинаковых по 

величине и цвету 

фигуры, но одна из 

них отличается по 

форме. 

Ребенку задается 

вопрос: «Какая фигура 

не подходит?» и 

просят сказать, чем 

она отличается от 

остальных 

Высокая - выбор 

трех признаков 

(величина, цвет, 

форма) и называние 

одного – двух. 

Средняя – выбор 

двух признаков и 

называние одного. 

Низкая —выбор 

одного признака без 

называния признака 

Исследование 

возможности 

моделирования с 

учетом величины 

деталей  

«Пирамидка» Разбор и 

складывание 

пирамидки 

В- зрительное 

соотнесение; 

С – примеривание; 

Н – сбор без учета 

величины 

Мелкая моторика Нарисуй 

окружность 

Ребенку 

предлагается 

нарисовать по образцу 

одним движением 

руки окружность 

диаметром 3 – 3,5 см 

Высокая– ребенок 

справляется с 

заданием. 

Средняя — рисует 

вместо круга овал, 

либо окружность 

меньшего размера, но 

одним движением. 

Низкая – рисует 
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вместо круга овал, 

либо окружность 

меньшего размера, 

фиксирует руку на 

плоскости, рисует в 

несколько приемов, 

периодически 

передвигая руку 

    

 Количественный анализ проводится путём сравнения актуальных 

результатов исследования экспериментальной группы детей с туберозным 

склерозом (АО) с полученными нормативами контрольной группы.  За 

нормативы выполнения заданий в конкретных возрастных группах выбирается 

балл, названный контрольной оценкой (КО), который получили дети 

контрольной группы одного возраста при соотнесении с параметром оценки/ 

выполнением задания. С помощью КО производится вычисление индекса 

развития отдельных психических сфер. Для каждой сферы вычисляется индекс 

развития (ИР), представляющий собой отношение действительного уровня 

развития к контрольному, который умножался на 100 (АО/КОХ100). Таким 

образом, вычисленный индекс развития для любой сферы показывает отношение 

действительного уровня её развития к контрольному уровню. В норме индекс 

психического развития приближается к 100 ед. [37]. 

Исследование контрольной группы проводилось в условиях пребывания 

детей в дошкольном учреждении. Исследование экспериментальной группы 

проводился в условиях клиники с учетом тяжести клинического течения 

болезни, и   по каждому из параметров для уточнения познавательных 

возможностей ребенка проводился опрос матери ребенка. 

1.4. Результаты эмпирических исследований 

1.4.1. Исследование психических функций у детей с TSC с использованием 

нейропсихологических методик 

В данном исследовании принимали участие дети экспериментальной 

группы TSC-1, для которых было доступно участие в полном 

нейропсихологическом обследовании (дети понимали и принимали к 
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исполнению инструкцию, выполняли задание на доступном им уровне). 

Результаты выполнения нейропсихологических проб сравнивались с 

результатами контрольной группы. 

Для анализа результатов дети с TSC первой экспериментальной группы 

были разделены на две возрастные подгруппы: в первую вошли дети в возрасте 

от 6 до 10 лет (средний возраст +/- 8 лет), во вторую - дети 15 - 16 лет.  Также в 

каждой возрастной группе представляли интерес результаты выполнения 

нейропсихологических проб детьми с TSC, обучающимися по 

общеобразовательной программе и детьми с TSC, обучающимися в 

коррекционных школах. 

Контрольную группу для нейропсихологического анализа составили 46 

детей с нормативным умственным развитием в возрасте от 6 до 16 лет, 

посещающих общеобразовательные учреждения (детский сад/школу). 

Контрольная группа также была поделена на две возрастные подгруппы - от 6 до 

10 лет и 15-16 лет соответственно.  

Для анализа степени выраженности нарушений психических функций и 

их описания результаты нейропсихологического исследования представлены в 

таблице 9 и рисунках 4-6, отражающих количество набранных детьми с TSC 

штрафных баллов, средние значения по возрастным группам. 

Таблица 9. Результаты выполнения нейропсихологических проб в 

экспериментальной и контрольной группах (средний возраст +/- 8 лет) 

 

 Среднее значение штрафных баллов 

(средний возраст +/- 8 лет) 

нейропсихологические 

пробы 

дети с ТSС, 

учащиеся 

СОШ 

дети с ТSС, 

учащиеся 

коррекционных 

школ 

контрольная 

группа  

 

мышление 

 
0,75 2,1 0,25 

динамический праксис 

 
1,5 2 0,57 

реципрокная координация 1,25 2 0,43 

ритмы по речевой 

инструкции 
0,25 3 0,03 
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Рисунок 4. Cтепень выраженности нарушений психических функций у 

детей с туберозным склерозом в сравнении с контрольной группой (ср. возраст 

+/- 8 лет) 
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нейропсихологические пробы

дети с ТSС учащиеся коррекциных школ ( ср.возраст 8 
лет)

дети с ТSС учащиеся СОШ ( ср.возраст 8 лет)

кинестетический праксис 0,44 1,35 0,38 

соматосенсорный гнозис 1,75 2,6 0,48 

слухоречевое 

запоминание/10 слов 
0,75 1,4 0,43 

ритмы по образцу 

 
0,25 2,2 0,2 

зрительный гнозис 

 
0,75 1,53 0,5 

зрительно-

пространственная 

деятельность 

1 2,47 0,93 

логико-грамматические 

конструкции 
1,25 2,2 0,67 

внимание/ 

истощаемость 
1,25 2 0,4 
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Рисунок 5. Cтепень выраженности нарушений психических функций у 

детей с туберозным склерозом в сравнении с контрольной группой по 

отдельным пробам (ср. возраст +/- 8 лет) 

 

Рисунок. 6. Cтепень выраженности нарушений психических функций у 

детей с туберозным склерозом в сравнении с контрольной группой по 

отдельным пробам (ср. возраст +/- 8 лет) 
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Нейропсихологический дефициту детей с TSC - средний возраст +/- 8 

лет, обучающихся по программе общеобразовательной школы, заключался: 

− в трудностях удержания программы в динамическом праксисе, 

нарушении плавности при выполнении двигательной программы, 

несформированности реципрокной координации; в недостаточности 

операциональной стороны мышления (пробах, характеризующих работу 

третьего функционального блока мозга); 

− в снижении нейродинамических показателей деятельности - 

колебания внимания, сниженный темп выполнения заданий, истощаемости 

психической деятельности, которые реализуются первым функциональным 

блоком мозга; 

− в недостаточности  при передаче метрических,  пространственных 

характеристик в  графическом праксисе (пробы «рисунок куба» и срисовывание 

фигуры Рея –Тейлора), слухоречевого и семантического запоминания , в 

трудностях перешифровки в пробах Хэда, ошибках  в понимании логико-

грамматических (предложных) конструкций и недостаточность кожно-

кинестетической чувствительности (неточность в локализации прикосновений), 

т.е. в наличии симптомов, которые характеризуют работу второго 

функционального блока мозга. 

Между экспериментальной группой (дети с TSC, ср. возраст +/- 8 лет) и 

контрольной группой выявлены различия (на уровне значимости α <0,05) по 

уровню выполнения отдельных проб. А именно: в динамическом праксисе, в 

пробе на реципрокную координацию, а также различия, связанные с дефицитом 

нейродинамических показателей деятельности (таблица 10). 

Нейропсихологический дефицит группы детей с TSC, имеющим 

снижение умственного развития (средний возраст +/- 8 лет), был более выражен 

по всем пробам и имеет статистическую значимость (р <0.05):  

− в определении локализации прикосновений - тактильная алексия, 

что указывает на несформированность соматосенсорного гнозиса; 
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− в понимании квазипространственных отношений («нарисуй круг над 

треугольником», когда выполнение пробы недоступно, проба «бочки и ящики» - 

с частичным выполнением); 

− в кинестетическом праксисе, проявившийся в трудностях при 

переносе позы как по тактильному образцу, так и без зрительного контроля. 

К слабым звеньям в когнитивной сфере у этих детей также можно отнести 

слухоречевую память, серийную организацию движений (проба «динамический 

праксис»). По сравнению с нормативным развитием, туберозный склероз 

сопровождается недостаточностью слухоречевого и семантического 

запоминания по таким параметрам, как сужение объема воспроизведения, 

тормозимость следов в условиях гетерогенной интерференции, парафазии. 

Выявленный низкий уровень выполнения графического праксиса - пробы 

«рисунок куба» и срисовывание фигуры Рея–Тейлора, ошибки выполнения 

пространственного праксиса, могут свидетельствовать о нарушении зрительно-

пространственных функций у детей с TSC. 

У детей со снижением умственного развития отчетливо проявлялась 

недостаточность мышления, которая заключалась в снижении уровня 

обобщений по главным признакам, трудностях усвоения понятий, отсутствии 

понимания смысла сюжетной картинки. В речи таких детей выявлены ФФН, 

трудности построения самостоятельного речевого высказывания. 

В нейропсихологическом профиле детей с TSC, обучающихся по 

программе коррекционных школ, сочетаются симптомы, связанные со 

слабостью всех трех функциональных блоков мозга:  

− нарушения программирования, контроля, регуляции и серийной 

организации деятельности (III функциональный блок мозга);  

− нарушения процессов общей активации (I функциональный блок 

мозга);  

− нарушения модально-специфических, пространственных и 

квазипространственных синтезов (II функциональный блок мозга). 
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Результаты выполнения нейропсихологических проб детей 15-16 лет в 

экспериментальных и контрольной группах представлены в таблице 10 и 

рисунках 7-9. 

Таблица 10. Результаты выполнения нейропсихологических проб в 

экспериментальных и контрольной группах (возраст 15-16 лет) 

 

 

 Среднее значение штрафных баллов 

(возраст 15-16 лет) 

нейропсихологические 

пробы 

дети с ТSС, 

учащиеся СОШ 

дети с ТSС, 

учащиеся 

коррекционных 

школ 

контрольная 

группа  

 

мышление 

 
0,5 2 0 

динамический праксис 

 
0,5 1,75 0,13 

реципрокная 

координация 
0,5 1,75 0 

ритмы по речевой 

инструкции 
0 1,25 0 

кинестетический праксис 0 1,25 0 

сомато-сенсорныйгнозис 0,75 2,13 0,22 

слухоречевое 

запоминание/10 слов 
0,5 1,5 0,06 

ритмы по образцу 

 
0 1 0 

зрительный гнозис 

 
0,17 1,08 0,04 

зрительно-простран-

ственная деятельность 
0,17 2,17 0,15 

логико-грамматические 

конструкции 
0 2,25 0 

внимание/ 

истощаемость 
1 1,5 0,22 
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Рисунок 7.Cтепень выраженности нарушений психических функций у 

детей с туберозным склерозом в сравнении с контрольной группой (возраст 15-16 

лет) 
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Рисунок 8.Cтепень выраженности нарушений психических функций у 

детей с туберозным склерозом в сравнении с контрольной группой (возраст 15-16 

лет) по отдельным пробам 

 
Рисунок 9.Cтепень выраженности нарушений психических функций у 

детей с туберозным склерозом в сравнении с контрольной группой (возраст 15-16 

лет) по отдельным пробам 
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Таким образом, дети с TSC (средний возраст 8 лет) имеют 

нейропсихологический дефицит, при варианте нормативного развития он 

представлен в меньшей степени, чем при снижении умственного развития. 

 

Нейропсихологическая симптоматика у детей с TSC нормативного 

развития - возраст 15-16 лет, обучающихся по программе общеобразовательной 

школы, заключалась: 

− в виде трудностей удержания программы в динамическом праксисе, 

нарушении плавности при выполнении двигательной программы, 

характеризующий слабость III функционального блока мозга; 

− в выраженном снижении нейродинамических показателей 

деятельности (темповые характеристики деятельности, колебания внимания, 

признаки истощаемости психической деятельности), характеризующих работу 

первого функционального блока мозга; 

− в недостаточности кожно-кинестетической чувствительности 

(неточность в локализации прикосновений), снижении объема слухоречевого 

запоминания, характеризующих работу второго функционального блока мозга. 

Статистически значимыми (на уровне значимости р <0.05) были 

нарушения связанные с трудностями удержания программы, нарушении 

плавности при выполнении двигательной программы в динамическом праксисе, 

и дефицитом нейродинамических показателей деятельности, проявляющейся в 

снижении темпа выполнения заданий и истощаемости в процессе деятельности. 

Нейропсихологическая симптоматика у детей с TSC - возраст 15-16 лет - 

со снижением умственного развития, обучающихся по программе 

коррекционной школы продемонстрировали статистически более выраженные 

(на уровне значимости р <0.05) нарушения психических функций во всех пробах: 

− трудности/невозможность в усвоении и удержании двигательной 

программы; нарушение операциональной стороны мышления (снижение уровня 

обобщений по главным признакам, недостаточность в понимании смысла 

сюжетной картинки); лишние удары в слухо-моторной пробе; 
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− выраженное снижение нейродинамических показателей 

деятельности (проявляющееся в снижении умственной работоспособности и 

темпа выполнения заданий, в истощаемости, отвлекаемости, неустойчивости 

произвольного внимания); 

−  ошибки в зрительном гнозисе (в пробе «Недорисованные 

изображения»); 

− недостаточность слухоречевого и семантического запоминания; 

− нарушения оптико-пространственных характеристик (зеркальные и 

пространственные ошибки в пробах Хэда, ошибки при передаче проекционных 

изображений); 

− трудности/непонимание логико-грамматических конструкций. 

 

В пробах на графический праксис у детей со снижением умственного 

развития выявилась пространственная дезорганизация. У них наблюдался распад 

рисунка, целостности изображения. У детей с нормативным развитием при TSC 

обнаруживалось слабость метрических представлений, особенно при большом 

объеме зрительной информации (фигура Рея – Тейлора). 

Выявленные нарушения психических функций связанны с дисфункцией 

всех трех функциональных блоков мозга, как и у детей с TSC младшей 

возрастной группы (6-10 лет). 

 

Достоверность и обоснованность результатов настоящего исследования 

обусловлена использованием теоретически подтвержденных методов и 

применением адекватных методов математической статистики при обработке и 

анализе данных - критерий Mann-Whitney, p <0,05 (математическая обработка 

данных в программе SPSS – 17.0) (Таблица 11). 

 Таблица 11. Достоверность различий «нейропсихологических профилей» детей 

с TSC и контрольной группы по критерию Mann-Whitney 
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Между экспериментальной и контрольной группой выявлены 

статистически значимые различия (на уровне значимости α <0,05) по уровню 

выполнения нейропсихологических методик. 

 

 

У всех детей с TSC в экспериментальной группе, независимо от возраста, 

проявился статистически значимый (на уровне значимости р <0.05) 

нейропсихологический дефицит, проявляющийся: 

− в недостаточности кожно-кинестетической чувствительности; 

− в недостаточности, связанной с произвольной регуляцией движений и 

действий; 

− в снижении нейродинамических показателей деятельности 

(проявляющихся в снижении умственной работоспособности и темпа 

Нейропсихологические 

методики исследования 

психических функций 

Достоверность различий с контрольной группой 

уровень значимости   α <0,05 

 

 средний возраст +/- 8 лет возраст 15-16 лет 

 

учащиеся 

коррекционных 

школ 

учащиеся 

СОШ 

учащиеся 

коррекционны

х школ 

учащиеся 

СОШ 

мышление 

 
α =,000 α = 0,149 α =,000 α =1,000 

динамический праксис 

 
α =,001 α =0,012 α =,006 α =0,192 

реципрокная координация α =,001 α =0,038 α =,000 α =0,005 

ритмы по речевой инструкции α =,000 α =0,088 α =,004 α =1,000 

кинестетический праксис α =,002 α =0,868 α =,000 α =1,000 

сомато-сенсорныйгнозис α =,000 α =0,060 α =,001 α =0,104 

слухоречевое запоминание/10 

слов 
α =,015 α =0,498 α =,000 α =0,071 

ритмы по образцу 

 
α =,000 α =0,819 α =,000 α =1,000 

зрительный гнозис 

 
α =,000 α =0,348 α =,000 α =0,192 

зрительно-пространственная 

деятельность 
α =,000 α =0,604 α =,001 α =0,816 

логико-грамматические 

конструкции 
α =,003 α =0,201 α =,000 α =0,724 

внимание/ 

истощаемость 
α =,000 α =0,010 α =,002 α =0,019 
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выполнения заданий, в истощаемости, отвлекаемости, неустойчивости 

произвольного внимания). 

Таким образом, результаты классического нейропсихологического 

исследования обнаружили у детей с TSC полиморфную картину нарушений 

ВПФ в обеих возрастных группах. И в группе детей с TSC обучающихся по 

программе коррекционной школы, независимо от возраста имеет место 

суммация различных факторов, определяющих более тяжелый когнитивный 

дефицит у таких детей. 

1.4.2. Анализ результатов нейропсихологической диагностики 

экспериментальной группы TSC -1 с учетом возраста дебюта эпилепсии 

Для выявления причин нарушения психических функций, представляется 

важным соотнести данные результатов нейропсихологического обследования с 

возрастом дебюта эпилепсии в данной группе TSC -1, поскольку у всех детей в 

экспериментальной выборке присутствовал диагноз - симптоматическая 

фокальная эпилепсия (вызванная основным заболеванием). 

По времени манифестации дебюта эпилептического приступа дети 

распределились следующим образом: 9 детей с ранней, до 3 лет, манифестацией 

эпилепсии; 4 ребенка - с манифестацией заболевания в возрасте от 3 до 7 лет; 2 

ребенка - с манифестацией заболевания в возрасте старше 7 лет. 

Результаты сопоставления штрафных баллов по нейропсихологическим 

пробам (средние значения) с возрастом дебюта эпилепсии представлены в 

таблице 12 и рисунке 10.  
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Таблица 12. Cтепень выраженности нарушений психических функций у 

детей с туберозным склерозом с учетом возраста дебюта эпилепсии 

дебют 

эпилептического 

приступа (возраст) 

мы

шле

ние 

дина

миче

ский 

прак

сис 

реци

прок

ная 

коор

дина

ция 

ритм

ы  

по 

рече

вой 

инст

рукц

ии 

кине

стети

ческ

ий 

прак

сис 

сома

тосе

нсор

ный 

гноз

ис 

слух

ореч

евое 

запо

мина

ние/1

0 

слов 

ритм

ы  

по 

обра

зцу 

зрите

льны

й 

гноз

ис 

(сенс

ибил

изир

ован

ные 

усло

вия) 

зрите

льно

-

прос

тран

стве

нная 

деяте

льно

сть 

логи

ко-

грам

мати

ческ

ие 

конс

трук

ции 

вним

ание/

исто

щаем

ость 

0-3 лет 2,1 1,7 1,9 2,3 1,1 2,5 1,4 1,2 1,2 2,1 2,4 1,8 

3-7 лет 1 1,5 1,5 1 0,4 2,1 1 1 1,1 1,4 1,5 1,5 

> 7 лет 0,2

5 
0,5 0,5 0 0,1 0,1 0,5 0 0,2 0,2 0 1 

Анализ влияния возраста дебюта эпилепсии на выраженность нарушений 

ВПФ показал, что в меньшей степени (более низкие штрафные баллы) 

представлены нарушениями по всем исследуемым функциям у детей с поздним 

дебютом эпилепсии. Данный график наглядно демонстрирует (Рисунок 10) 

положение о специфике влияния времени поражения на развитие психических 

функций в онтогенезе: раннее патологическое воздействие на развивающийся 

мозг ведет к более тяжелому нарушению психического развития.  
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Рисунок 10. Cтепень выраженности нарушений психических функций у 

детей с туберозным склерозом с учетом возраста дебюта эпилепсии 

1.4.3. Исследование психических функций детей с туберозным склерозом 

с использованием «Профиля психического развития»  

Для оценки психического дефицита у детей с нормативным развитием 

(дошкольники) и парциальной задержкой психического развития (группа TSC-2) 

и с тяжелой формой туберозного склероза (группа TSC-3) использовался 

"Профиль психического развития" [37], адаптированный согласно данному 

заболеванию.   

Оценка степени развития отдельных сфер психической деятельности, 

таких как общение, эмоционально-волевая деятельность, состояние моторных 

функций, предметно-конструктивный праксис, игровая деятельность, а также 
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навыки самообслуживания, отражают суммарно психическое развитие. 

Количественный анализ проводился путём сравнения актуальных результатов 

исследования экспериментальной группы детей с туберозным склерозом (АО) с 

полученными нормативами контрольной группы (КО) и, вычислением индекса 

развития для групп TSC-2 и TSC-3 (см п.3.1).   

Количественная оценка развития психических сфер в контрольной группе 

детей с нормативным развитием представлена в таблице 12 и рисунке 9 в виде 

«профиля развития» (см. Приложение Б). 

Для анализа результатов дети экспериментальных группTSC-2 и TSC-3 

были поделены на возрастные подгруппы в соответствии с логикой развития 

психических функций и с учетом возраста детей – 2-3 года, 4-7 лет, 8-12 лет. 

Анализ результатов исследования в экспериментальных группах 

проводился по средним значениям индекса развития анализируемых сфер 

психической деятельности (таблица 13). Также по средним значениям индекса 

развития были построены графики указанных возрастных групп (рисунок 11-12), 

наглядно отражающие разницу в развитии детей в группе детей со снижением 

умственного развития разной степени выраженности.  

 

Таблица 13. Средние значения индекса развития анализируемых сфер 

психической деятельности у детей с туберозным склерозом 

  Средние значения индекса развития у детей с TSC 

Группа детей 

с туберозным 

склерозом 

Сфера 

обще

ния 

Эмоцио

нально-

волевая 

сфера 

Мото

рные 

функц

ии 

Рече

вая 

деят

ельн

ость 

Навык

и 

самооб

служи

вания 

Пред

метно

-

конст

рукти

вная 

деяте

льнос

ть  

Игро

вая 

деят

ельн

ость 

TSC-3 

(2-3 года) 

25 10 20,7 0 0 0 16,5 

TSC-2 93 61 84,7 83 64,3 41,7 56,7 
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       В норме, индекс развития приближается к 100 единицам. Исходя из 

этого, можно сделать выводы, провести качественный анализ исследуемых сфер 

психической деятельности по каждой группе с учетом тяжести заболевания. 

 
Рисунок 11.  Профиль психического развития детей группы TSC -2 и TSC 

-3 в возрастном диапазоне 2-3 ʛʦʜʘ (по оси — значения индекса развития). 
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Рисунок 12. Профиль психического развития детей группы TSC -2 и TSC 

-3 в возрастном диапазоне 4-7 ʣʝʪ (по оси — значения индекса развития). 

 

Сравнение «Профилей психического развития» в определенные 

возрастные периоды – 2-3 года и 4-7 лет - наглядно демонстрируют различия (на 

уровне значимости α <0,05) во всех сферах психической деятельности между 

детьми с нормой и легким снижением умственного развития (группа TSC -2) и 

детьми с выраженным снижением умственного развития (группаTSC-3), 

(таблицы 14-15). 

 

  

0

20

40

60

80

100
Сфера общения

Эмоционально-
волевая сфера

Крупная моторика

Мелкая моторика

Речевая 
деятельность

Навыки 
самообслуживани

я

Предметно-
конструктивная 

деятельность 

Игровая 
деятельность

˿ͪΦͤ͊͘;Φ ͎ͪͯͨͨ͊ ́S˿  -
оΣ ͍ͦͪ͊ͫͭ͘ п-т ͔ͭ͡

˿ͪΦͤ͊͘;Φ ͎ͪͯͨͨ͊ ́S˿  -
н Σ ͍ͦͪ͊ͫͭ͘ п-т ͔ͭ͡

https://rsmu.ru/


Коррекция нейропсихологического дефицита у детей 
с различным генотипом туберозного склероза 

Коллектив 
авторов 

 

 

https://rsmu.ru/ 54 

 

Таблица14 

ʉʪʘʪʠʩʪʠʢʠ ʢʨʠʪʝʨʠʷb U ʄʘʥʥʘ-ʋʠʪʥʠ 

Возраст  

2-3 года 

Сфера 

общения 

Эмоцион

ально- 

волевая 

сфера 

Крупная 

моторик

а 

Мелкая 

мотори

ка 

Речева

я 

деятел

ьность 

Навыки 

самооб

служив

ания 

Игрова

я 

деятель

ность 

Воспри

ятие 

сенсорн

ых 

эталоно

в 

Нагляд

но-

действе

нное 

мышле

ние 

Асимпт. знч. 

(двухсторонн

яя) 

,007 ,016 ,009 ,007 ,004 ,015 ,027 ,078 ,037 

 

Таблица15 

ʉʪʘʪʠʩʪʠʢʠ ʢʨʠʪʝʨʠʷb U ʄʘʥʥʘ-ʋʠʪʥʠ 

Возраст 

4-7 лет 

Сфера 

общения 

Эмоциона

льно- 

волевая 

сфера 

Круп

ная 

мотор

ика 

Мел

кая 

мото

рика 

Рече 

вая 

деятел

ьность 

Навык

и 

самоо

бслуж

ива 

ния 

Игров

ая 

деятел

ьность 

Воспр

иятие 

сенсор

ных 

эталон

ов 

Нагля

дно -

действ

енное_

мышл

ение 

Слове

сно-

логиче

ское_

мышл

ение 

Асимпт. 

знч. 

(двухстор

онняя) 

,007 ,007 ,028 ,007 ,007 ,007 ,007 ,004 ,007 ,050 

Качественный анализ исследования психических функций в группе TSC 

— 2 с использованием «Профиля психического развития» показал, что в 

процессе деятельности у детей этой группы отмечено слабое сосредоточение и 

колебание внимания, недостаточность познавательной активности, 

истощаемость при выполнении задания.  В младшей возрастной группе 2-3 лет у 

72% детей отмечается снижение интеллектуального и речевого развития. У всех 

детей старше 4-х лет наблюдались речевые нарушения различной степени 

тяжести от фонетико - фонематического недоразвития до практического 

отсутствия речевой продукции детей и недостаточности в понимании обращений 

речи у 28 %. 
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В предметно-конструктивной деятельности выявились следующие 

нарушения: в младшей возрастной группе 2-3 лет - сниженный уровень 

восприятия сенсорных эталонов (трудности узнавания по слову, называния форм 

и основных цветов), недостаточность наглядно-действенного мышления (сбор 

пирамидки без учета величины, силовые пробы при складывании фигурок в 

«Почтовый ящик» и собирании досок Сегена); у детей старше 4-х лет  - 

трудности усвоения общих понятий, в снижении уровня обобщений. 

Развитие игровой деятельности варьировалось, присутствовала и норма, 

и избирательность в деятельности. В поведенческом плане и эмоциональном 

плане   присутствовала, эмоциональная лабильность, возбудимость, повышенная 

сензитивность в контактах. Отмечена задержка формирования навыков 

самообслуживания, трудности обучения навыкам. 

У 30 % детей присутствовали аутистические проявления, у 40% - 

двигательная расторможенность и дефицит внимания, у 20 % - нарушения 

эмоций (по данным анамнеза и психологической диагностики). 

Качественный анализ исследования психических функций у детей с 

туберозным склерозом с использованием «Профиля психического развития» 

показал, что у детей в группе TSC -3 с тяжелой умственной отсталостью 

выявилась недостаточность развития всех анализируемых исследуемых сфер 

психической деятельности по сравнению с контрольной группой (на уровне 

значимости p <0,05). Отмечались выраженные трудности общения: все 

испытуемые либо не вступали, либо избегали контакта с экспериментатором, 

наблюдалась отрешенность, некоторые не выделяли мать среди окружающих. 

Также, у всех дети с тяжелой УО выявились значительные речевые расстройства: 

недоразвитие речи (вследствие раннего органического поражения мозга, до 

начала формирования речи) - как экспрессивного, так и импрессивного 

компонентов (даже в виде невыполнения бытовых команд и простых инструкций 

к заданию); отсутствие речевого общения с окружающими.  

В поведенческом и эмоциональном плане отмечалась эмоциональная 

лабильность, возбудимость, расторможенность, неадекватность, 
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несформированность простейших программ целенаправленной психической 

деятельности.   

В познавательной деятельности нарушения проявляются недоступностью 

в выполнении задания, элементарных инструкций и действия в принципе. При 

попытках привлечь к выполнению задания – возникали негативистические 

отказные реакции (полные или частичные). Лишь части детей были попытки 

проявления познавательной активности в избирательных видах деятельности 

(перебирание, рассматривание яркого и звучащего игрового материала). 

Нарушения в двигательной сфере: отмечена стереотипность движений 

(раскачивание телом, мотание головой), в младшей возрастной группе 2-3 лет 75 

% детей самостоятельно не могут ходить, держать ложку, снижение общего 

мышечного тонуса.  У детей 4-7 лет наблюдались элементы атаксии (нарушение 

согласованности движений), хождение на цыпочках. 

Также отсутствовал интерес к функциональному назначению предмета, к 

игрушке. Если игрушка рассматривалась, то без стремления к манипуляции ею. 

Игровая и предметная деятельность у детей с тяжелой формой умственной 

отсталости, а также навыки самообслуживания не были сформированы.  

В процессе деятельности у детей этой группы наблюдалось «полевое» 

поведение с хаотическими передвижениями, неспособностью сосредоточения, 

отсутствием отклика на обращение.  

Также важно отметить, что у 2-х детей экспериментальной выборки с 

выраженным снижением умственного развития по данным истории болезни 

наблюдались явления регрессии приобретенных функций: Настя К. (6 лет на 

момент диагностики, дебют эпиприступов с 1,5 лет) и Ольга П. (8 лет на момент 

диагностики, дебют эпиприступов с 1 мес.). У обеих девочек с 2-х лет регресс 

психических и речевых функций: перестали говорить отдельные слова, которые 

были до этого в речи, появилось мычание, перестали проситься на горшок, 

перестали есть самостоятельно. 

Сравнение «Профилей психического развития «развития детей группы 

TSC -2 в возрасте 10-12 лет представлен в таблице 16 и рисунке 13. 
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Таблица16. Средние значения индекса развития анализируемых сфер 

психической деятельности у детей группы TSC -2, возраст 10-12 лет 
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ения 
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но-
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круп
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мото
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мот

ори

ка  
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льно

сть 

навыки 

само 

обслуж

ивания 

воспр

иятие 

сенсо

рных 

этало

нов 

нагля

дно-

дейст

венно

е 

мышл

ение 

слове

сно-

логич

еское 

мыш

лени

е 

Ангелина 

К. 33 33 66 33 33 66 25 16 0 

Максим 

М. 50 33 66 50 66 100 75 66 83 

 
 

Рисунок 13. Профиль психического развития детей группы TSC -2, возраст 

10-12 лет. 

Сравнение профилей психического развития детей группы 10-12 лет 

демонстрирует задержку психического развития разной степени: от выраженной 

задержки по всем исследуемым сферам психического развития до 

парциальности развития. 

При сопоставлении результатов диагностики по «Профилю психического 

развития» и данных истории болезни у всех детей с TSC со снижением 

умственного развития выявлены нарушения эмоционально-волевой и 

коммуникативных сфер развития, выражающиеся в аутистических проявлениях, 
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наличии дефицита внимания и гиперактивности, и нарушении эмоций 

(возбудимости, агрессивности). У всех детей с выраженным снижением 

умственного развития были выявлены аутистические черты – 100%, в группе с 

незначительным снижением умственного развития – у 30% детей (таблица 17 и 

рисунок 14). Дефицит внимания и гиперактивность выявлены   у 14% детей с 

выраженным снижением умственного развития и у 40% с незначительным 

снижением развития. У детей с нормативным развитием клинически 

установленных аутистических проявлений и гиперактивности не было. 

 

Таблица 17. Нарушения эмоционально-волевой и коммуникативных сфер 

развития у детей экспериментальных групп 

 

  

выраженное снижение 

умственного развития 

(N=14) 

  

снижение 

умственного 

развития (N=20) 

  

нормативное 

развитие (N=8) 

  

аутистические 

проявления 14 100% 6 30% 0 0 

СДВГ 2 14% 8 40% 0 0 

нарушения эмоций 2 14% 4 20% 2 25% 
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Рисунок 14. Нарушения эмоционально-волевой и коммуникативных сфер 

развития у детей экспериментальных групп с TSC 

Важно отметить, что независимо от возраста и степени умственного 

снижения, все испытуемые нуждаются в специализированной коррекционной 

помощи, постоянном уходе и контроле. 

1.4.4. Сопоставление результатов психологического обследования детей с 

туберозным склерозом с данными психофизиологических методов 

исследования 

С целью выявления влияния эндогенных факторов на тяжесть нарушения 

когнитивного развития был проведен анализ данных психофизиологического и 

нейровизуализационного методов - данные ЭЭГ и МРТ. 

При изучении результатов исследования психических функций у 

экспериментальных групп, была выявлена группа детей с TSC с когнитивным 

развитием, соответствующему   нормативному развитию детей контрольной 

группы. В связи с этим, для более адекватного сопоставления имеющихся 

фактов  – данных психофизиологических методов, состав экспериментальных 

групп TSC -1 и TSC-2 был изменен:  
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− в группу TSC -1 вошли дети с нормативным развитием; 

− группу TSC-2 составили дети с незначительным снижением 

умственного развития (парциальной задержкой психического развития, 

легкой/умеренной степенью умственной отсталости по данным анамнеза). 

Состав группы TSC-3 остался без изменений – это дети с выраженным 

снижением умственного развития (задержкой психо-речевого развития, 

тяжелой/глубокой умственной отсталостью по данным анамнеза). 

В таблице18 представлено распределение испытуемых с туберозным 

склерозом в экспериментальных группах TSC -1, TSC-2 и TSC-3 под дальнейшие 

задачи настоящего исследования независимо от возраста. 

Таблица 18. Распределение испытуемых с туберозным в 

экспериментальных группах для сопоставления с данными 

психофизиологических методов 

выраженное снижение 

умственного развития 

незначительное снижение 

умственного развития 

нормативное развитие 

14 детей 20 детей 8 детей 

34% 47% 19% 

 Психофизиологические исследования и методы нейровизуализации 

(ЭЭГ, МРТ головного мозга) детей с TSC являются одним из основных методов 

для постановки диагноза. С их помощью в экспериментальной группе детей 

выявлены структурные нарушения головного мозга, что обусловлено (таблица 

19) и очаги эпилептической активности.   Поскольку в качестве ведущей 

симптоматики выступает симптоматическая фокальная эпилепсия, то 

структурные нарушения могут являться причиной ее возникновения. 

Эпилепсия при TSC, безусловно, оказывает свое патологическое 

воздействие на характер интеллектуальных процессов [10,26,39]. В изменении 

психики ребенка важную роль играет возраст манифестации этого симптома. 

Для выявления влияния возраста манифестации эпилептической 

активности на выраженность нарушений когнитивной сферы была составлена 

таблица18 сопряженности возраста дебюта эпилептического приступа и частоты 

встречаемости определенной выраженности умственного развития в 

исследуемой экспериментальной выборке. 
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Таблица 19. Умственное развитие детей экспериментальной группы  

с учетом возраста дебюта эпилепсии 

 

 Достоверность результатов влияния возраста манифестации 

эпилептической активности, на выраженность нарушений когнитивной сферы 

подтверждалась   использованием адекватных методов математической 

статистики при обработке и анализе данных   — критерия независимости 

признака хи-квадрат критерий, p <0,05 (математическая обработка данных в 

программе SPSS – 17.0). 

Результаты обработки представлены в рисунке 15, таблице 20. 

Полученное эмпирическое значение больше критического (критическое 

значение χ2=9,48773; на уровне значимости p≤0,05) – значит, различия частоты 

встречаемости определенного уровня психического развития в зависимости от 

возраста дебюта эпилепсии достоверны. 

Таблица 20. Значения критерия хи-квадрат 

 Значение ст.св. Асимпт. значимость (2-

стор.) 

Хи-квадрат Пирсона 19,461a 4 ,001 

Отношение правдоподобия 17,267 4 ,002 

Линейно-линейная связь 12,903 1 ,000 

Кол-во валидных наблюдений 42   

В семи (77,8%) ячейках ожидаемая частота меньше 5. Минимальная 

ожидаемая частота равна 1,17. 

дебют эпилептического 

приступа (возраст) 

выраженное 

снижение 

умственного 

развития 

(количество 

детей) 

незначительное 

снижение 

умственного 

развития 

(количество 

детей) 

нормативное  

развитие 

(количество 

детей) 

0-1 год 11 14 2 

1-3 лет 2 5 1 

3-7 лет 0 2 3 

> 7 лет 0 0 2 
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Рисунок 15. Влияние возраста манифестации эпилептической 

активности на выраженность умственного развития у детей с TSC. 

Таким образом, было выявлено статистически значимое влияние возраста 

манифестации эпилепсии, как одного из основных клинических характеристик 

туберозного склероза, на выраженность когнитивных нарушений. Чем раньше 

дебют приступов, тем тяжелее нарушение психического развития. 

Помимо возраста манифестации эпилепсии влияние на выраженность 

нарушения психических функций оказывает локализации очагов 

эпилептической активности [10,26,39]. 

Количественный подсчет очагов эпилептической активности проводился 

исходя из данных ЭЭГ в истории болезни каждого ребенка по передним и задним 

отделам головного мозга, и в зависимости от латерализации его расположения в 

головном мозге. Для сравнения данных в экспериментальных группах - TSC-1, 

TSC-2, TSC -3 - использовался специальный коэффициент – К К=Х/N, где X – 

количество очагов эпилептической активности в определенной области 

головного мозга, N – число испытуемых в экспериментальной группе (группы 

TSC-1, TSC-2, TSC -3). Результаты обработки представлены в таблице 21 и 

рисунке16.   
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Таблица 21. Влияние локализации очага эпиактивности на 

выраженность умственного развития у детей с TSC 

 

 

 

Рисунок 16. Влияние локализации очага эпилептической активности на 

выраженность умственного развития детей с TSC 

 

Более выраженное снижение умственного развития наблюдается при 

локализации очагов эпилептической активности в передних отделах левого 

полушария головного мозга. Хотя обработка и анализ данных использованием 

критерия независимости признака хи-квадрат критерий, p <0,05 (математическая 

обработка данных в программе SPSS – 17.0), не показала значимых различий 

влияния локализации очага эпилептической активности на выраженность 
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нарушений умственного развития ни по полушарной асимметрии, ни по 

передним и задним отделам головного мозга. 

1.4.5. Влияние эпилептиформной активности и структурных аномалий 

на умственное развитие детей с TSC 

Анализ результатов ЭЭГ за период истории болезни показал, что у 

отдельных пациентов отсутствует устойчивость в локализации эпилептического 

очага (таблица 22). 

Таблица 22. Влияние эпилептиформной активности на умственное 

развитие детей с TSC 

Данный факт является специфическим для данного заболевания, неся 

риск неопределенности, оказывает патологическое влияние на психическое 

развитие. 

Анализ клинической картины структурных нарушений головного мозга у 

детей при туберозном склерозе выявил наличие у детей экспериментальной 

группы структурных аномалий головного мозга (по результатам МРТ): 

кортикальные и субкортикальные туберы - у 100% испытуемых; 

субэпендимальные узелки (СЭУ), астроцитомы в отверстиях Монро – у 93% 

испытуемых; изменения в белом веществе – у 48%. Уровень умственного 

развития в зависимости от выраженности структурных аномалий мозга (по 

данным МРТ) от представлена в таблице 23 и рисунке 17. 

Имя ребенка Возраст 

ребенка 

(лет) 

Возраст 

дебюта  

ЭА 

Локализация эпилептической активности — ЭА 

(по данным ЭЭГ и истории болезни)  

Передние отделы ГМ Задние отделы ГМ 

Левое s Правое d Левое s Правое d 

Мухаммед К. 

2,7 3 мес. 

C/2013 

F/2014 

FC/2015 

FC/2015 
TO/2013 

T/2015 

O/2014 

T/2015 

Настя Ш. 
10 5 мес.  F/2014  

TPO/2005 

O/2014 

Максим М. 
12,4 8 мес.  C/2012  

P/2012 

O/2015 

Илья Г. 
15 

1 год 7 

мес. 
FC/2009 FC/2009 PO/2015 PO/2015 

Надя К. 
6,3 

2 мес. 

 
FC/2015 FC/2015  TO/2014 
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Рисунок 17. Структурные аномалии в экспериментальной выборке 

Стоит отметить, что степень распространенности туберов в головном 

мозге в исследуемой группе детей с TSC различна - от единичных корковых 

туберов до множественных поражений в корковых и подкорковых структурах 

(таблица 23). 

Таблица 23. Влияние структурных аномалий головного мозга на 

умственное развитие детей с TSC 

  

 Выраженность структурных аномалий мозга 

(по данным МРТ) 

Уровень умственного развития 
выраженная 

УО 

легкая УО и 

ЗПР 

нормативное 

развитие 

Множественныхе кортикальные и 

субкортикальные туберы (в % от 

количества детей в группе) 

93% 37% 12% 

Размеры кортикальных и 

субкортикальных туберов 
до 15-35 мм до 2-30 мм до 10-45 мм 

Удельный вес детей (%) с 

субэпендимальными узелками 
100% 100% 75% 

Размеры субэпендимальных узелков до 4-8 мм до 4-9 мм до 4-8 мм 

Удельный вес детей (%) с наличием 

узелков/астроцитомы в отверстии 

Монро  

65% 68% 12% 

Размеры узелков/астроцитомы в 

отверстии Монро 
до 4-12 мм до 4-20 мм до 3 мм 
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Рис.17.Влияние кортикальных и субкортикальных туберов на 

умственное развитие детей с TSC 

Наличие множественных туберов в кортикальных и субкортикальных 

отделах головного мозга влияет на уровень умственного развития.  

 

Рисунок 18. Влияние субэпендимальных узелков и узелков в отверстиях 

Монро на умственное развитие детей с TSC  
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При выраженных умственных нарушениях у 93% детей выявлены 

множественные  туберы. Наличие субэпендимальные узелки показало влияния 

на умственное развитие детей с TSC различий не показало (рисунок 18). 

С помощью психофизиологических методов исследования была выявлена 

более высокая частота структурных нарушений головного мозга в группе TSC - 

3 - детей с туберозным склерозом с тяжелой и глубокой умственной отсталостью. 

В этой группе наблюдались множественные корковые и субкортикальные 

туберы в обоих полушариях головного мозга, в том числе с кистозными 

изменениями, субэпиндемальные узлы с признаками обызвествлений. 

Найденные структурные нарушения, возможно, обуславливают и возникновение 

у детей эпилепсии, что усугубляет тяжесть заболевания.   

Структурные аномалии головного мозга, — корковые и субкортикальные 

туберы, — в большинстве случаев, характеризуются множественностью (без 

указания топографии туберов в описании МРТ). Эта особенность затрудняет 

выявление соответствия локализации туберов и локализации очага 

эпилептической активности, и зависимости когнитивных, поведенческих, 

эмоциональных нарушений при TSC.  

Таким образом, тяжелые нарушения психического развития 

сопровождаются ранними неврологическими проявлениями туберозного 

склероза в форме эпилептических приступов и выраженными структурными 

повреждениями головного мозга (множественностью кортикальных и 

субкортикальных туберов, туберов в обоих полушариях головного мозга и 

субэпиндемальных узлов в боковых желудочках и астроцитом в отверстиях 

Монро, соединяющем боковые желудочки головного мозга областью III 

желудочка). При минимальных структурных нарушениях психологический 

дефицит менее выражен, дети имеют нормативное развитие, посещают массовые 

учебные заведения. 
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1.4.6. Индивидуальные профили психического развития при туберозном 

склерозе 

Общая картина нарушений психического развития при TSC указывает на 

неравномерность интеллектуального снижения, от нормы когнитивного 

развития до умственной отсталости разной степени выраженности, 

сопровождающейся поведенческими нарушениями. При этом отмечается 

сочетание симптомов психического недоразвития, парциальности, распада 

приобретенных навыков и наличия компенсаторных процессов, что создает 

сложную картину умственного дефекта. 

В качестве примера можно привести отдельные случаи.  

Случай 1. Редкий случай исследования психической деятельности с 

использованием «Профиля психического развития» у близнецовой пары с TSC. 

Близнецы (дизиготные) - Ахмад К. и Мухаммед К., возраст 2 года 8 

месяцев. Дети от 2-й беременности, протекавшей на фоне выраженного 

токсикоза. Старшая дочь, 2008 г.р., здорова. Роды на 34 неделе гестации, 

оперативные (Мухаммед родился первым). 

1) Ахмад К., возраст: 2 года 8 месяцев 

Диагноз клинический. ʆʩʥʦʚʥʦʝ ʟʘʙʦʣʝʚʘʥʠʝ: туберозный склероз.  

Субэпендимальная гиганто-клеточнаяастроцитома левого бокового желудочка 

(17 х 18 х 8 мм). Симптоматическая фокальная эпилепсия. Множественные 

ангиомиолипомы и кисты почек. Множественные рабдомиомы сердца. OD- 

гамартома диска зрительного нерва. ʉʦʧʫʪʩʪʚʫʶʱʠʝ ʟʘʙʦʣʝʚʘʥʠʷ: пупочная 

грыжа. Лимфостаз левого бедра. OU –смешанный астигматизм. Статус 

«Ребенок – инвалид» оформлен в 2013 г. 

Анамнез жизни: при рождении масса тела – 2580г, длина тела - 45 см. 

Оценка по шкале Апгар – 7/8 баллов. Раннее развитие: голову держит с 3 

месяцев, сидит с 5 месяцев, ходит самостоятельно с 11 месяцев. Фразовая речь с 

1 года 7 месяцев. Наследственность по неврологическим заболеваниям не 

отягощена. 
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Анамнез заболевания: Гипопигментные пятна с рождения. Лимфостаз 

левой ноги – с рождения. Раннее психомоторное развитие по возрасту. Ребенок 

самостоятельно ходит с 11 месяцев. Дебют фокальных приступов в возрасте 2-х 

лет 5 месяцев (после пробуждение от дневного или ночного сна, практически 

ежедневные до 30 секунд в виде сглатывания слюны, испуганного выражения 

глаз). При поступлении противосудорожную терапию не получает.  

Объективно в неврологическом статусе: Ребенок в сознании. Лицо 

симметрично. Слух ориентировочно не нарушен. Двигательная сфера: 

Пассивные и активные движения сохранены. Тонус мышц диффузно снижен. 

Психомоторное развитие: по возрасту. Речь – фразовая. 

ЭЭГ от 02.06.15: Патологическая ЭЭГ (бодрствование). Фоновая 

активность сформирована по возрасту. Эпилептиформная активность в виде 

билатеральных дифазных острых волн в височно-центральных областях с 

акцентом справа. 

МРТ головного мозга с в/в введением контрастного вещества от 04.06.15: 

МР картина туберозного склероза с наличием корковых туберов до 30 мм, 

изменений в белом веществе, субэпендимальных узлов (наиболее крупные слева 

в области переднего рога бокового желудочка 12х5 мм, в заднем роге левого 

бокового желудочка 8х9мм), астроцитомы в отверстии Монро слева17х18х8 

мм. Отрицательная динамика от 2014 г. 

2) Мухаммад К., возраст: 2 года 8 месяцев 

Диагноз клинический. ʆʩʥʦʚʥʦʝ ʟʘʙʦʣʝʚʘʥʠʝ: туберозный склероз. 

Симптоматическая фокальная эпилепсия. Задержка психо-речевого развития. 

Детский аутизм в процессе формирования. Хронические кататоно-аффективные 

расстройства. Множественные ангиомиолипомы и кисты почек. Множественные 

рабдомиомы сердца. Сʦʧʫʪʩʪʚʫʶʱʝʝ ʟʘʙʦʣʝʚʘʥʠʝ: OU –астигматизм, 

смешанный прямого типа. Инвалидность оформлена в 2014 году. 

Анамнез жизни: Масса тела при рождении – 1963 г, длина тела - 47 см. 

Оценка по шкале Апгар – 7/8 баллов. Раннее развитие: голову держит с 4 

месяцев, сидит с 8 месяцев, ходит самостоятельно с 1 года 6 месяцев. Речь – с 1 
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года 6 месяцев – слоги. Наследственность по неврологическим заболеваниям не 

отягощена. 

Анамнез заболевания: Гипопигментные пятна с рождения. Дебют 

эпилептических спазмов в 3 месяца (с января 2013 года). При ЭЭГ исследовании 

выявлен фокус эпилептиформной активности в лобно-височной области слева. В 

течение месяца принимал Паглюферал - без эффекта. С февраля 2013 г. 

принимает «Депакин-Сироп» в постепенно нарастающей дозе до 300 мг в сутки. 

В декабре 2013 года (первичная консультация в институте) наблюдалось до 2-х 

тонических приступов (чаще во время сна), длительностью до 30 секунд 

(раскидывает руки, ноги вытянуты, лицо краснеет, зрачки расширяются). С 

середины апреля 2014 года стал принимать «Сабрил», приступы прекратились 

на второй день приема препарата (доза 1000 мг в сутки). При поступлении 

приступов нет с апреля 2014 г. Получает противосудорожную терапию 

Жалобы: на эпиприступы в анамнезе, задержку психо-речевого развития, 

нарушение сна, повышенную возбудимость, аутистические черты. 

Объективно в неврологическом статусе: ребенок в сознании. На 

осмотр реагирует адекватно. Обращенную речь не понимает.  Простые 

инструкции не выполняет. Двигательная сфера: ходит с опорой на пальцы стоп. 

Пассивные и активные движения сохранены. Тонус мышц диффузно снижен. 

Психомоторное развитие: ребенок гиперактивный, беспокойный, игрушками 

интересуется мало, близких дифференцирует на «эмоциональном» уровне, 

отмечаются множественные стереотипные движения.    

ЭЭГ от 28.05.15: Патологическая ЭЭГ (бодрствование). Фоновая 

активность дезорганизована, сохранена. Региональная эпилептиформная 

активность в левой лобно-височно-центральной области, амплитуда и 

индекс представленности постепенно нарастает, отмечается непостоянная 

склонность к распространению активности на противоположную сторону и на 

все отделы мозга. 

МРТ головного мозга от 04.06.15: МР картина TSC, с корковыми 

туберами до 35 мм (наиболее крупный, частично обызвествленный, расположен 
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в левой лобной доле), с изменениями в белом веществе, субэпендимальными 

узлами до 8 мм, в т.ч., в отверстиях Монро до 5 мм. Без динамики от 2014 г. 

По заключению КЭК: у детей имеются изменения 

электроэнцефалограммы по эпилептическому типу (эпилепсия); ограничение 

жизнедеятельности (нарушение способности к общению, нарушение 

способности к обучению, необходимость постоянного приема препаратов 

специального назначения) 

С помощью «Профиля психического развития» было проведено 

исследование сферы общения, эмоционально-волевой и двигательной сферы, 

предметно-конструктивной, речевой и игровой деятельности, навыков 

самообслуживания. Сравнение «Профилей психического развития» наглядно 

демонстрируют различия в индивидуальном развитии психических сфер 

дизиготных близнецов с TSC (Ахмад К. и Мухаммед К., возраст 2 года 8 месяцев, 

рисунок 19, таблица 24). 

Таблица 24. Количественная оценка индивидуального развития 

психических сфер дизиготных близнецов с TSC (Ахмад К. и Мухаммед К) 
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Рис. 19. Профили психического развития дизиготных близнецов с TSC 

(Ахмад К. и Мухаммед К., возраст 2 года 8 месяцев) 

Качественная оценка исследуемых психических функций у близнецов 

представлена в таблице 25. Качественный анализ показал, что у обследованных 

близнецов с TSC выявилась недостаточность развития исследуемых сфер 

психической деятельности различной тяжести.   

Если у Ахмата К. развитие психической деятельности (в сферах общения, 

эмоционально-волевой, в двигательной, речевой и игровой деятельности) 

соответствует или имеется незначительное снижение по отношению результатам 

выполнения этих проб детьми контрольной группы (посещающими массовый 

детский сад и не имеющими серьезных заболеваний), то у Мухаммеда К. 

отмечается выраженная задержка, недоразвитие всех сфер психической 

деятельности:  
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− речевые расстройства: как экспрессивного, так и импрессивного 

компонентов (невыполнение бытовых команд и простых инструкций к заданию); 

отсутствие речевого общения с окружающими; 

− возбудимость и расторможенность в поведенческом и 

эмоциональном плане;  

− в познавательной деятельности - недоступность в выполнении 

задания, элементарных инструкций и действия в принципе;  

− несформированность игровой и предметной деятельности; 

− полное отсутствие навыков самообслуживания. 

Таблица 25 Качественная оценка индивидуального развития психических 

сфер дизиготных близнецов с TSC (Ахмад К. и Мухаммед К., возраст 2 года 8 

месяцев) 

Мухаммед К. Ахмад К. 

Сфера общения 

не вступает в контакт (визуальный, 

телесный, речевой); 

не реагирует на собственное имя; 

не проявляет интерес к окружающим, не 

узнает родных;  

простые просьбы не выполняет 

поворачивается на собственное имя: 

проявляет интерес к окружающим, близким, 

тянет маму за одежду, требуя внимания; 

машет «до свидания», владеет указательным 

жестом; вступает в визуальный контакт; 

общается со взрослым, когда что-то 

заинтересовало 

предпочитают общество сверстника одиночной 

игре; 

простые просьбы выполняет 

Эмоционально-волевая сфера 

слабая эмоциональная откликаемость; 

общая пассивность в деятельности;  

ребенок не понимает задание, не 

стремится к цели;  

не принимает помощь. 

вступает в контакт на эмоциональном 

уровне; 

возбудимость, расторможенность 

вступает в контакт на игровом, речевом 

уровнях;  

ребенок принимает задание, но есть трудности 

при выполнении заданий, принимает помощь 

взрослого 

быстрая пресыщаемость в деятельности, 

колебания внимания 

Двигательные функции 

задержка в развитии ходьбы (пошел в 1 

г.6 мес.); 

может сам сидеть, стоять;  

может длительно удерживать игрушку в 

руке;  

графический праксис: не выполняет; 

ходит самостоятельно с 11 мес.; 

самостоятельно ходит, приседает и встает, 

бегает  

графический праксис: по показу рисует линии, 

не выходя за пределы листа, правильно держит 

карандаш. 
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присутствуют двигательные 

стереотипии (раскачивания туловищем, 

крутит руками перед глазами)  

Предметно-конструктивная деятельность 

трудности контакта со взрослым, 

трудности понимания задания; 

отсутствие адекватности исследования 

предметов;  

неспецифические манипуляции и 

оральные контакты с предметами;  

пробы на предметно-конструктивную 

деятельность: не доступны 

 

 

принимает задание; испытывает трудности в 

целенаправленной предметной деятельность; 

начинает сотрудничать со взрослым, но еще 

самостоятельно выполнить задание не может;  

предметно-конструктивная деятельность: 

«Показ частей лица и тела» – выполняет. 

Цветосличение и сличение 6 форм - недоступно.

  

«Разрезные картинки» - недоступно. 

«Почтовый ящик» - силовая проба, недоступно. 

«Доска Сегена» (вкладыши – целые предметы) 

– частично заполняет доску методом проб и 

ошибок (целые предметы); 

Сбор пирамидки – сбор без учета величины. 

Мисочки – собирает путем целенаправленной 

пробы. 

Показ предметных изображений – избирательно 

показывает 2 из 6 предъявленных изображений 

(показывает «яблоко», «собака»). 

Речевая деятельность 

слабость или отсутствие реакции на 

речь взрослого;  

не понимает смысла обращенной речи; 

вокализация при манипуляциях;  

лепет либо отдельные слоги («да-да», 

«па-па», «ма-ма) 

 

понимание обращенной речи, 

имеется элементарный активный словарь, 

элементарная фраза, отмечаются нарушения 

грамматического строя, слоговой структуры 

слова и звукопроизношения: 

отдельные слова («мама», «папа», «бабушка»), 

присутствует простая фраза («дай чаю», «пойдем 

гулять», «не дам»). 

показывает избирательно картинки.  

Игровая деятельность 

не проявляют интереса к игрушкам;  

не включаются в совместную игру  

манипулирование с предметами, 

дающими сенсорный эффект 

(зрительный, звуковой);  

отсутствие склонности к имитации 

игровых действий.  

включаются в игру, организованную взрослым 

(подражание);  

способен выполнить самостоятельно 

предметно-игровые действия (возит, нагружает 

машину); 

 

 

Навыки самообслуживания 

задержано формирование навыков 

пользования ложкой, удержания чашки, 

одевания, навыков опрятности; 

требуется постоянная помощь и 

сопровождение взрослого. 

самостоятельно ест густую пишу, пьет из 

чашки, умеет частично раздеваться; 

трудности формирования навыков опрятности  
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У обоих близнецов выявлен: когнитивный дефицит, проявляющийся в 

парциальности (у Ахмада) и недоступности (у Мухаммеда) выполнения заданий, 

связанных с предметно-конструктивной деятельностью (наглядно-действенного 

мышления, восприятия сенсорных эталонов); трудности формирования навыков 

самообслуживания, пассивность/пресыщаемость в деятельности. 

Анализ сопоставления развития психических функций у близнецовой 

пары с диагнозом туберозный склероз, показал, что выраженное психическое 

недоразвитие в форме тяжелой умственной отсталости наблюдается при более 

тяжелых формах заболевания: при грубых структурных аномалиях развития 

мозга; при наличии судорожных припадков, трудно поддающихся лечебному 

воздействию; при раннем дебюте эпилептических приступов (до года, до начала 

формирования речи). 

При этом оба ребенка независимо от тяжести и заболевания нуждаются в 

специализированной коррекционной помощи, постоянном уходе и контроле. 

Случай 2. Развитие психических функций у детей с семейным случаем 

туберозного склероза, верифицированного у мамы и ребенка. 

У трех детей экспериментальной выборки - Алиса К. (3 года 4 мес.) 

Ольга П. (8 лет), Лиза И. (15 лет), заболевание TSC является семейным случаем 

туберозного склероза, верифицированного у мамы и ребенка. При этом степень 

нарушения психических функций у данных детей сильно различается:  

Алиса К.  -  Задержка психоречевого развития. Синдром 

гипервозбудимости. Умеренно отклоняющееся асинхронное развитие с 

преимущественным искажением аффективно-эмоциональной сферы 

(аутистические признаки).  Речевое недоразвитие, быстрая пресыщаемость 

деятельности, повышенная сензитивность в контактах. Доступно восприятие 

формы и цвета на уровне сличения. Предметно-конструктивная деятельность в 

пределах возрастной нормы (сбор пирамидки по величине, доска Сегена -целые 

изображения- выполнение путем примеривания). 

https://rsmu.ru/


Коррекция нейропсихологического дефицита у детей 
с различным генотипом туберозного склероза 

Коллектив 
авторов 

 

 

https://rsmu.ru/ 76 

 

Ольга П. – умственная отсталость, выраженная. Детский аутизм у ребенка 

с органическим поражением ЦНС. Выраженные признаки интеллектуальной, 

речевой недостаточности, аутистические проявления. Речи практически нет. 

Игровая активность отсутствует. Эмоциональный фон снижен, плохо 

ориентирована в происходящем. Поведение не адекватно, выраженная задержка 

психоречевого развития. Предметно-конструктивная деятельность недоступна. 

Поведенческие особенности: негативизм к незнакомым людям, пытающимся 

вступить с ней в контакт. Грубые нарушения ВПФ и социальной адаптации.  

Лиза И. – нормативное умственное развитие. Нейропсихологический 

дефицит представлен нарушением нейродинамической стороны деятельности, 

утомляемостью, сниженным темпом выполнения заданий, постепенным 

истощением в процессе обследования, умеренными трудностями кинетической 

организации движений, недостаточностью оптико-пространственных 

представлений. 

Результаты психофизиологического обследования по данным МРТ и ЭЭГ 

всех трех девочек представлены в таблице 25. 

Сопоставляя данные МРТ, ЭЭГ и результаты психологической 

диагностики (анализ проводился в соответствии с возрастными критериями), 

наиболее тяжелые нарушения развития наблюдаются у Ольги П., что вызвано 

ранним дебютом эпилептических приступов и множественностью структурных 

нарушений головного мозга.  Общую сохранность интеллектуальной сферы 

продемонстрировала Лиза И., в анамнезе которой поздний дебют 

эпилептических приступов, и отсутствие множественных корковых туберов. При 

выполнении заданий у Алисы К. (возраст дебюта эпилепсии - 1 год 4 мес.)  

выявилась парциальная недостаточность сфер психической деятельности. 
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Таблица 25. Результаты психофизиологического обследования детей с 

TSC 

В данном случае с семейного TSC у детей, мы наблюдаем недоразвитие 

психических функций, парциальность с недостаточностью развития 

познавательной сферы и преимущественным искажением аффективно-

эмоциональной сферы, и норму когнитивного развития со сниженной 

нейродинамической составляющей психической деятельности. На 

выраженность снижения умственного развития влияние оказал возраст дебюта 

эпилепсии и наличие множественных корковых туберов. 

 

  

  

Показатели МРТ 

Имя 

ребенка 

Возраст 

ребенка 

Возраст 

дебюта 

ЭА 

Кортикальные и 

субкортикальные 

туберы 

Субэпендимальные 

узелки (СЭУ), 

астроцитома 

Изменения в 

белом 

веществе 

Алиса К. 3,4 1 год 4 мес. Нет данных   

Ольга П. 8 1 мес. + множ. до 20мм, 

Ts киста 

22х9х21мм 

+ БЖ до 8мм, 

+ АОМ, гидроцефал. 

+ 

Лиза И. 15 6 лет + КМБ, 

в Рs 45х18мм 

oбызвествл.  

+ БЖ до 4 мм  

+ СЭГА БЖs (7х3 х7 

мм). 

+ 
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1.5. Обсуждение результатов и выводы 

Вопрос о структуре психических нарушений при туберозном склерозе 

начал привлекать внимание исследователей сравнительно недавно.  И перед 

нами, как исследователями, определились факторы, которые связаны с 

особенностью данной нозологии: 

− Сложность обследования психических функций у детей с TSC, 

обусловленная неоднородностью психического дефекта - от нормы развития до 

глубокой умственной отсталости. 

− Трудность формирования клинической выборки, ввиду редкости 

заболевания, особенно группы с условно-нормативным развитием. 

Учет этих факторов позволил оптимально сформулировать цели и задачи 

исследования, подобрать адекватные задачам методики. 

Центральной задачей работы являлась оценка развития психических функций у 

детей с разной степенью тяжести течения туберозного склероза, при наличии 

нормативного развития или при снижении умственного развития.  

Эта задача решалась в условиях комплексного мультидисциплинарного 

подхода, при котором интегрировались данные психологического, 

нейропсихологического исследования, а также материалы 

психофизиологического исследования (ЭЭГ, МРТ).  

Проведенная психологическая диагностика у 42 детей, имеющих диагноз 

туберозный склероз позволила дать психологическую оценку детей с 

туберозным склерозом уже на ранних этапах их развития.  По результатам 

исследования на данной выборке были получены профили психического 

развития детей с туберозным склерозом с разной степенью умственной 

недостаточности. 

 В ходе экспериментального исследования нами было установлено, что 

сравнение профиля психического развития у детей с TSC с профилем 

психического развития группы здоровых детей того же возраста, при 

использовании нейропсихологических методов, выявило статистически 
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значимые различия (на уровне значимости α <0,05).  Независимо от степени 

снижения умственного развития различия проявляются: в недостаточности 

кожно-кинестетической чувствительности; в недостаточности, связанной с 

произвольной регуляцией движений и действий; в снижении 

нейродинамических показателей деятельности (проявляющихся в снижении 

умственной работоспособности и темпа выполнения заданий, в истощаемости, 

отвлекаемости, неустойчивости произвольного внимания). 

При нормативном варианте умственного развития четко проявляются 

симптомы, отражающие недостаточность в динамической организации 

движений, а при снижении умственного развития выявляется множественность 

нарушений: нарушения операциональной стороны мышления, динамического, 

кинестетического, кожно-кинестетического, графического праксиса, оптико-

пространственных, квазипространственных представлений, недостаточность 

слухоречевого и семантического запоминания. 

Ранее, в исследованиях Prather, P. anddeVries, P.  у детей 6-18 лет с 

задержкой психического развития также были выявлены дефициты: в регуляции 

функционирования (62%), в зрительно-моторной деятельности (54%), памяти 

(38%), речи (24%) и пространственные нарушения (19%), т.е. дефициты 

отдельных психических функций [53].  В нашем исследовании у детей с 

задержанным развитием выявлены нарушения по всем психическим функциям. 

Это может быть связано с выраженностью задержки психического развития в 

конкретной выборке испытуемых. 

Таким образом, наши результаты классического нейропсихологического 

исследования обнаружили у детей с TSC полиморфную картину нарушений 

ВПФ в обеих возрастных группах. И в группе детей с TSC обучающихся по 

программе коррекционной школы, независимо от возраста имеет место 

суммация различных факторов, определяющих более тяжелый когнитивный 

дефицит. 

 Выявленная в ходе исследования недостаточность нейродинамических 

характеристик психической деятельности у детей с TSC реализуемая 
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структурами первого функционального блока мозга (которая проявилась в 

истощаемости, колебании внимания, снижении темпа деятельности) требует 

дальнейшего прицельного внимания к данной проблеме. 

Можно предположить, что недостаточность нейродинамических 

характеристик психической деятельности обусловливается поражением 

глубинных структур мозга, наиболее рано созревающих в онтогенезе, когда мозг 

ребенка с TSC уже претерпевает патологические воздействия. Ведь по 

некоторым данным [29], мутации в генах TSC оказывают влияние на 

предшественников нервной системы на 15—28 неделе внутриутробного 

развития плода, когда происходит закладка подкорковых структур мозга. 

При анализе результатов исследования с использованием специально 

разработанного «Профиля психического развития» при TSC у детей, имеющих 

существенное снижение умственного развития, выявилось психическое 

недоразвитие всех исследуемых сфер психической деятельности с наличием 

аутистических симптомов. Следует отметить, что аутистическая симптоматика 

присутствовала у детей в разной степени выраженности: наблюдалось и 

отсутствии контакта, и формальности взаимодействия (в данной выборке, в 

значительной степени, это было связано с возрастом испытуемых).  В нашей 

выборке у всех детей с тяжелым течением заболевания присутствовали аутичные 

черты, что согласуется с данными de Vries P. о том, у 70% детей с TSC при 

глубоком снижении интеллекта присутствует хотя бы одна поведенческая 

проблема [49,54]. В исследовании был выделен ряд условий, которые могут 

оказать влияние на формирование ВПФ, которые связаны с течением TSC. 

Сопоставление результатов психологического обследования с данными 

МРТ и ЭЭГ, позволяют сделать вывод, что на процесс формирования ВПФ у 

детей с туберозным склерозом негативное влияние оказывают структурные 

поражения головного мозга (корковые туберы, субэпендимальные узелки) и 

эпилепсия. 

Анализ влияния возраста дебюта эпилепсии на выраженность нарушений 

ВПФ при туберозном склерозе показал, что ранний дебют эпилепсии ведет к 
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более тяжелому нарушению психического развития. Наши выводы согласуются 

с исследованиями M.R. Gomez [56], где было установлено, что при 

возникновении приступов до 2-летнего возраста, практически все дети имели 

интеллектуальный дефицит. 

Чем раньше дебютирует неврологическая симптоматика, захватывая 

период от первых месяцев жизни до 1,6 года, тем грубее умственное 

недоразвитие, что соотносится критическими периодами нейроонтогенеза и 

психогенеза, поскольку для ТSС характерна аномальная дифференциация, 

пролиферация и миграция в мозге в период эмбрионального развития [47].  

Данная особенность может негативно сказаться на развитии мозга и 

обусловливать интеллектуальную недостаточность. 

 При позднем дебюте эпилептических приступов включаются 

компенсаторные механизмы, при которых другие отделы мозга берут на себя 

функции центров, разрушенных туборами, что способствует нормализации 

психического развития.  

Поражение различных структур головного мозга вызывает симптоматику 

в соответствии с зоной поражения, и это направление исследований 

представлено в клинике локальных органических повреждений мозга. При 

туберозном склерозе мы имеем дело с множественностью поражения мозговых 

структур (корковых, субкортикальных, подкорковых, включая проводниковые).  

В процессе исследования возник вопрос о наличии /отсутствии симптомов, 

присутствующих при различных вариантах структурных поражений мозга и 

неврологических проявлений. 

Наше исследование показало наличие взаимосвязи между тяжестью 

когнитивных расстройств в клинической картине заболевания, 

распространенностью и количеством туберов по корково-подкорковым 

структурам головного мозга, что согласуется с данными зарубежных 

исследований [35-52]. Так в работе O’Callaghan и др., при исследовании 

интеллекта (использовался тест Векслера или матрицы Равена) у детей с ТSC в 
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возрасте от 6-16 лет выявилась очевидная корреляция между количеством 

туберов и IQ, а также выраженный дефицит внимания.   

В целом, картина нарушений психического развития при туберозном 

склерозе указывает на неравномерность интеллектуального снижения - от 

нормативного развития до умственной отсталости разной степени 

выраженности, сопровождающейся поведенческими нарушениями. 

Также, характерная для TSC полисистемность поражения ВПФ, в первую 

очередь, может быть обусловлена аномальным нейроонтогенезом 

функциональных систем с ранних этапов их развития. Это проявляется не только 

в функциональной слабости неспецифических систем мозга (I блок мозга), но и 

в дальнейшем, оказывает влияние на функциональную недостаточность тех 

систем мозга, которые позднее созревают в онтогенезе. 

Развитие патологического процесса (опухоли) в развивающемся мозге 

приводит не только к нарушению протекания психических процессов, но и к 

реорганизации систем функционального взаимодействия церебральных 

структур. В результате в нейропсихологическом обследовании обнаруживаются 

симптомы, включающие нарушенные и недостаточно сформированные 

психические функции. 

Вопрос о компенсаторных образованиях, неизбежно возникающих при 

данной патологии, выходит за рамки данного исследования, и требует 

узконаправленного подхода к изучению нарушенных функций детей при TSC. 

Ввиду высокой изменчивости симптоматики заболевания в течение 

жизни ребенка, связанной со структурными изменениями мозга, с неустойчивой 

эпилептиформной активностью, у детей с TSC с нормальным интеллектом высок 

риск регресса в развитии познавательных функций и психических расстройств. 

Для минимизации последствий вновь возникающей симптоматики следует 

проводить своевременное клиническое обследование, психологическую и/или 

нейропсихологическую диагностику для выявления актуальных нарушений 

ВПФ и выбора адекватных и своевременных путей помощи ребенку и его семье. 
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Помимо этого, мы предлагаем для ведения больных использовать 

выделенные нами, исходя из анализа результатов исследования (выраженность 

корреляции психологической недостаточности с объективными методами 

исследования), прогностически благоприятные и неблагоприятные признаки для 

развития психических функций у детей с TSC: 

Благоприятные: отсутствие или поздний дебют эпилептических 

приступов (после 3-х лет); единичное количество и небольшие размеры туберов 

в головном мозге; эффективность противосудорожной терапии; позитивный 

отклик ребенка на стимуляцию в познавательной деятельности; 

заинтересованность родителей в развитии ребенка. 

Неблагоприятные: ранний дебют эпилептических приступов (до года); 

фармако-резистентные формы эпилепсии; множественные туберы в головном 

мозге, их большие размеры; наличие аутистических проявлений; быстрая 

истощаемость психических процессов, слабость инициативы в познавательной 

деятельности; педагогическая запущенность ребенка. 
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Выводы по части I 

1) При изучении познавательной деятельности   детей с туберозным 

склерозом и нормативным либо незначительным снижением умственного 

развития, адекватным является применение нейропсихологического метода, а 

для детей с выраженным снижением умственного развития информативно 

использовать «Профиль психического развития», модифицированный под 

задачи исследования (автор Троицкая Л.А.). Указанные методы позволяют дать 

количественную и качественную оценку исследуемых сфер психической 

деятельности.  

2) У всех детей экспериментальной группы с TSC установлена 

недостаточность нейродинамических характеристик психической деятельности, 

проявляющаяся в снижении умственной работоспособности и темпа выполнения 

заданий, в истощаемости, отвлекаемости, неустойчивости произвольного 

внимания.  

 

3) Выявлен нейропсихологический дефицит у детей с TSC: с 

нормативным развитием – недостаточность динамического праксиса, 

реципрокной координации, кожно-кинестетической чувствительности; с 

незначительным снижением умственного развития – нарушения 

операциональной стороны мышления, динамического, кинестетического, 

кожно-кинестетического, графического праксиса, оптико-пространственных, 

квазипространственных представлений, недостаточность слухоречевого и 

семантического запоминания. 

 

4) Анализ психической деятельности детей с TSC с выраженной 

умственной недостаточностью с использованием «Профиля психического 

развития» выявил: нарушение коммуникативной функции (трудности в 

общении, т.к. не все дети доступны контакту); несформированность речевой 

функции (нарушение экспрессивной и импрессивной речи); отсутствие 

целенаправленного предметно-конструктивного праксиса; нарушения в 
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двигательной сфере (раскоординированность, стереотипность движений, в ряде 

случаев отсутствие самостоятельной  ходьбы). 

 

5)  Сравнительный анализ результатов психологического обследования 

детей, страдающих туберозным склерозом, с данными психофизиологических 

методов исследования (ЭЭГ) и нейровизуализации (МРТ) показал, что 

выраженная умственная недостаточность является следствием раннего 

неврологического проявления TSC, сопровождающегося эпилептическими 

приступами, и значительных структурных повреждений головного мозга 

(наличие множественных корковых, субкортикальных туберов в обоих 

полушариях головного мозга и субэпиндемальных узлов в боковых желудочках, 

отверстиях Монро). При минимальных структурных нарушениях и более 

поздней манифестации эпилептических приступов психологический дефицит 

менее выражен.  
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Заключение по части I 

Проведенное экспериментальное исследование расширяет представления 

об особенностях становления ВПФ у детей, имеющих диагноз туберозный 

склероз, особенностью которого является повреждение ЦНС во внутриутробном 

периоде, что сказывается в нарушении психического развития. 

Отрицательная динамика психического развития при TSC чаще 

наблюдается при тяжелых и осложненных формах заболевания, при грубых 

аномалиях мозга, когда психическое недоразвитие сочетается с судорожными 

припадками. 

Экспериментальное исследование продемонстрировало, что 

использование нейропсихологического метода обследования и «Профиля 

психического развития» позволяет квалифицировать психические нарушения у 

детей с TSC. Учитывая, что туберозный склероз – это прогредиентное 

заболевание, при котором новая симптоматика может появляться по мере 

взросления пациента, предложенный психологический инструментарий 

позволит не только осуществлять постоянный контроль за 

нейропсихологическим и интеллектуальным развитием ребенка, но и подойти к 

чрезвычайно актуальной проблеме коррекции снижения умственного развития у 

таких детей.  

Поскольку применение стимулирующей терапии и ноотропных 

препаратов у большинства детей с туберозным склерозом противопоказано из-за 

судорожных приступов, основные усилия должны быть направлены на 

адекватную психологическую реабилитацию. 
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Чаcть II. Нейропсихологический дефицит у детей младшего 

школьного возраста с туберозным склерозом, с учетом разного 

генотипа и возможности коррекции выявленных нарушений 

Актуальность данного раздела работы направлена на изучение 

формирования и развития ВПФ и поведения детей младшего школьного возраста 

с TSC, с учетом биологических факторов и умственного развития. Особо важное 

значение приобретает разработка коррекционных программ, обеспечивающих 

улучшение социальной адаптации   и качества жизни. 

Проблема исследования состоит в оценке степени влияния типа 

мутирующего гена на характер нейропсихологического дефицита. 

Цель исследования: определить характер нейропсихологического 

дефицита у детей с туберозным склерозом младшего школьного возраста с 

учетом различий в генотипе и разработать коррекционно-восстановительную 

программу.  

Цель исследования была реализована путем решения следующих задач.  

1. Теоретические: 

Концептуальное моделирование проблемы влияния генотипа на 

нейропсихологический дефицит детей с туберозным склерозом младшего 

школьного возраста с использованием методов теоретико-методологического 

анализа.  

2. Эмпирические: 

● Исследование показателей и характера нейропсихологического 

дефицита детей младшего школьного возраста с без умственной 

отсталости, с учетом генотипа туберозного склероза. 

● Исследование показателей и характера 

нейропсихологического дефицита у детей младшего школьного возраста с 

умственной отсталостью, с учетом генотипа туберозного склероза. 
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● Выявление различий между показателями 

нейропсихологического дефицита у детей младшего школьного возраста, по 

признаку типа мутирующего гена TSC. 

● Определение ведущей функциональной несформированности 

и дефицитарности отделов головного мозга, приводящих к 

нейропсихологической недостаточности у больных с учетом генотипа TSC. 

3. Практические: 

Разработка методических рекомендаций для клинических психологов по 

составлению и применению коррекционно-развивающей программы, 

направленной на коррекцию и компенсацию выявленных нейропсихологических 

нарушений у детей с туберозным склерозом младшего школьного возраста. 

Сформулированная гипотеза: тип генотипа влияет на различия в 

показателях и характере нейропсихологического дефицита у детей младшего 

школьного возраста с туберозным склерозом. Мутация в гене TSC2 приводит к 

более тяжелой клинической картине нейропсихологического дефицита, 

обусловленной структурно-функциональными особенностями головного мозга.   

Теоретико-методологическую основу эмпирического исследования 

составляют: концепция системно-динамической локализации ВПФ (А.Р. Лурия), 

культурно-исторический подход (Л. С. Выготский), рекомендации по 

диагностике и лечению туберозного склероза, разработанные сотрудниками 

НИКИ Педиатрии под руководством Дорофеевой М.Ю., концепция разделения 

детских нейропсихологических синдромов на «синдромы несформированности» 

и «синдромы дефицитарности» (Цветкова Л.С., Семенович А.В.). 

Организационная и методическая сторона исследования была одобрена 

Локальным этическим комитетом ФГАОУ ВО РНИМУ им. Н.И. Пирогова. 

Выписка из протокола заседания №238 от «18» марта 2024 г. Исследование было 

проведено на базе Научно-исследовательского клинического института 

педиатрии и детской хирургии имени академика Ю.Е. Вельтищева ФГАОУ ВО 
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РНИМУ им. Н. И. Пирогова Минздрава России в период с 1 мая по 8 ноября 2024 

года. Эмпирическое исследование проводилось на выборке 58 детей младшего 

школьного возраста (7-11 лет МКВ ВОЗ). 

 Со всеми законными представителями детей было подписано 

добровольное информированное согласие на проведение исследования.  

Методы исследования формировались на основании классификации 

В.Н. Дружинина: 

1. Теоретические: библиометрический - хронологический метод для 

анализа информационной динамики в научных исследованиях; 

библиометрический-тематический метод, библиометрический-

персоналистический метод, понятийно-категориальный метод.  

2. Эмпирические: архивный метод (анализ анамнестических данных), 

метод клинико-психологической беседы, метод наблюдения, метод синдромного 

анализа А.Р. Лурия, стандартное нейропсихологическое обследование Лурия 

А.Р., адаптированное для детского возраста Глозман 

Ж.М.«Нейропсихологическое обследование качественная и количественная 

оценка данных», метод «Профиль психического развития», разработанный 

Троицкой Л.А. Малаховой Н.Е. и др., для детей со сниженным уровнем 

интеллектуального развития. 

3. Методы интерпретации и описания: описательная статистика, 

корреляционный анализ (критерий Спирмена) и метод сравнения двух 

независимых выборок (U- критерий Манна-Уитни). 

Новизна исследования. В данной работе впервые были выявлены и 

конкретизированы данные о связи типа мутирующего гена туберозного склероза 

с особенностями нейропсихологического дефицита в выборке детей младшего 

школьного возраста.  
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Практическая значимость. В ходе эмпирического исследования был 

разработан комплекс диагностической оценки нейропсихологической 

недостаточности у детей с туберозным склерозом младшего школьного возраста.  

По результатам теоретико-методологического анализа и эмпирического 

исследования были разработаны актуальные методические рекомендации для 

клинических психологов по составлению и применению коррекционно-

развивающей программы, направленной на коррекцию и компенсацию 

нейропсихологических нарушений у детей с туберозным склерозом младшего 

школьного возраста. Рекомендуемая коррекционно-развивающая программа 

учитывает фактор возраста, фактор умственного развития и фактор 

особенностей проявления генетического заболевания.  

Полученные данные о связи типа мутирующего гена с 

нейропсихологическим дефицитом и структурно-функциональными 

особенностями головного мозга позволят расширить представления о 

клинической картине и психическом развитии детей с туберозным склерозом. 

2.1. Теоретико-методологический анализ и концептуальное моделирование 

проблемы влияния генотипа TSC на нейропсихологический дефицит у 

детей младшего школьного возраста 

2.1.1. Теоретико-методологический анализ исследования 

нейропсихологического дефицита у детей младшего школьного возраста 

с диагнозом туберозный склероз 

Достоверно известно, что развитие психических функций определяется 

комплексом внутренних (биологических), в том числе генетических, и внешних 

(средовых) факторов [32]. 

Биологические предпосылки развития психических функций во многом 

задаются уникальным сочетанием генов в генотипе каждого ребенка. Именно 

характеристики генотипа задают индивидуальную вариативность ряда 

признаков в организме, включая свойства нервной системы. 
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Индивидуальные различия в морфогенезе и функциогенезе мозга 

обеспечиваются сочетаниями внутренних и внешних факторов развития.  

Процесс развития различных компонентов психических функциональных 

систем у каждого ребенка будет определяться особенностями индивидуальной 

генетической программы и конкретными социальными условиями его развития. 

Стоит отметить, что морфогенез головного мозга в большей степени 

определяется влиянием биологических факторов [36, с.195]. 

Таким образом, нарушение, как отдельно биологических, так и 

социальных факторов и нарушение баланса между биологическими и средовыми 

факторами, может приводить к различным расстройствам психического 

развития ребенка, обозначаемых иначе психическим дизонтогенезом.   

Одним из важнейших биологических факторов психического развития 

является генетический фактор. На современном этапе развития биомедицины 

имеется достаточное количество данных о влиянии генетических факторов на 

развитие центральной нервной системы, на функционирование головного мозга, 

поведенческие и интеллектуальные проявления [59]. 

Роберт Пломин — основатель направления геномики поведения, 

утверждает ведущую роль генетического фактора в становлении психических 

функций: «Теперь мы знаем, что генетические различия — основная причина 

различий психологических». На наш взгляд, в контексте проблемы генетических 

заболеваний и конкретного заболевания — туберозного склероза, эти 

рассуждения уместны, учитывая, что сам факт наличия генетической патологии 

определяет социальную ситуацию развития ребенка [42]. Однако, роль среды не 

менее важна в контексте данной проблемы. Важным социальным фактором 

становления и развития высших психических функций в данном случае будет 

являться микроклимат в семье и вовлеченность родителей в процесс лечения, 

реабилитации и коррекции [6, с. 89-97]. 
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Туберозный склероз—заболевание генетической этиологии, при котором 

происходит мутация генов, кодирующих белки группы опухолевых супрессоров, 

вследствие чего в различных органах и тканях образуются гамартомы [11, с. 76-

78] 

Опухоли в различных органах и тканях определяют клиническую картину 

туберозного склероза. Центральный симптом туберозного склероза, 

определяющий во многом клиническую картину, находит свое отражение в 

названии заболевания. Первое слово в официальном названии болезни 

происходит от латинского tuber — нарост, опухоль. Нарушения на клеточном 

уровне также приводят к гипервозбудимости нейронов, что, в свою очередь, 

определяет патогенетический механизм эпилепсии при данном заболевании.  

Проблема психического развития детей с туберозным склерозом всегда 

обращала на себя внимание. M. Gomez впервые осветил этот аспект клинической 

картины данного заболевания.  В его работе «Clinical experience at Mayo Clinic. 

In: Tuberous sclerosis» 1979 г, установлено снижение умственных функций у 56% 

пациентов [71, p. 11-26]. 

C. Joinson с соавторами впервые описали характер интеллектуальных и 

когнитивных нарушений у детей с туберозным склерозом. По результатам 

исследования у 45% детей отмечались нарушения умственного развития. 

Однако, у 55% пациентов с TSC не было выявлено нарушений непосредственно 

интеллекта, у детей этой группы отмечались нарушения в развитии и 

функционировании речевой деятельности, трудности в обучении, дефицит и 

нарушения процессов внимания [68;74;76]. 

A. Hunt с соавторами (1999) провели исследование высших психических 

функций у детей школьного возраста с туберозным склерозом, по результатам 

которого были выявлены специфические особенности протекания ВПФ при 

данном заболевании. Процессы внимания у детей этой группы 

характеризовались сниженной концентрацией, нарушениями переключаемости. 

Также ряд исследователей подчеркивают в качестве одного из ведущих 

https://rsmu.ru/


Коррекция нейропсихологического дефицита у детей 
с различным генотипом туберозного склероза 

Коллектив 
авторов 

 

 

https://rsmu.ru/ 100 

 

симптомов нейропсихиатрических расстройств у детей с TSC признаки грубой 

инертности психической деятельности [73]. 

В рамках отечественных исследований также имеются данные о 

состоянии психических функций у детей с туберозным склерозом.  В 

Московском НИИ педиатрии и детской хирургии было проведено исследование 

состояния процессов внимания и памяти у детей с данной генетической 

патологией. По результатам исследования у всех обследованных детей с TSC 

отмечались симптомы, указывающие на наличие нарушений 

нейродинамического компонента психической деятельности, процессов 

внимания ипамяти по модально-неспецифическому типу, инактивность 

психической деятельности, нарушения эмоциональной сферы, нарушения 

вербально-мнестического процессинга. В группе детей школьного возраста на 

первый план выступали нарушения концентрации и переключаемости внимания 

[40]. 

Троицкой Л.А., Малаховой Н.Е., Родионовой А.Д. был применен метод 

«Профиль психического развития» при исследовании детей с 2-7 лет с TSC, по 

результатам которого у всех детей старше 4-х лет было выявлено речевое 

недоразвитие, преимущественно фонетико-фонематическое.  У детей с TSC без 

умственной отсталости наблюдались: сниженная концентрация внимания и 

колебания внимания, недостаточность познавательной активности, нарушения 

нейродинамического компонента психической деятельности [52].  

Таким образом, опираясь на уже имеющиеся исследования психического 

и нейропсихологического профиля детей с TSC, можно сделать вывод о наиболее 

уязвимых нейропсихологических составляющих данной когорты. В большей 

степени, у детей с туберозным склерозом отмечаются трудности формирования 

фонетико-фонематической стороны речи, нарушения вербально-мнестических 

функций, процессов внимания и функций программирования, регуляции и 

контроля за протеканием психической деятельности [40;52;67;68;73;74;76]. 
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Также рядом авторов подчеркивается нарушения эмоционально-волевой 

сферы у детей с туберозным склерозом [29; 54]. 

Необходимо отметить, что во всех вышеперечисленных работах не 

исследовалась взаимосвязь между генотипом и показателями психического 

развития. Рядом авторов изучалось влияние возраста дебюта эпилептических 

приступов, выраженности митохондриальных нарушений и особенностей 

поражений структур головного мозга на степень и характер нарушения 

когнитивных функций [29;40;74;75]. 

Таким образом, проанализировав уже имеющиеся данные о состоянии 

ВПФ у детей младшего школьного возраста с диагнозом TSC, мы можем сделать 

вывод о том, что комплекс туберозного склероза преимущественно приводит к 

возникновению нейропсихологического дефицита.  

 Стоит отметить, что проблема, подлежащая изучению, носит 

междисциплинарный характер, охватывает несколько научных парадигм и 

опирается на медицинские, психологические, когнитивные и др. области знания.  

Теоретико-методологический анализ вопроса нейропсихологического 

дефицита детей младшего школьного возраста с диагнозом туберозный склероз 

направлен на оценку публикационной активности и определение основных 

тематических разделов, исследующих данную проблему. Оценка 

публикационной активности позволит сделать вывод об актуальности и 

потребности в исследовании вопросов нейропсихологического дефицита у детей 

данной группы, а определение основных тематических разделов вышеуказанной 

проблемы позволит определить основные научные парадигмы, в рамках которых 

исследовалась данная тематика. В качестве профессиональных 

информационных баз нами была выбрана зарубежная база Lens и Отечественная 

база eLibrary. 

Для проведения теоретико-методологического анализа проблемы 

влияния туберозного склероза у детей младшего школьного возраста на их 
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психические функции, в том числе на нейропсихологические показатели, были 

поставлены следующие задачи: 

– изучить динамику исследований данной проблемы, определить ее 

актуальность и тематическое поле;  

– определить авторов, внесших наибольший вклад в развитие 

исследуемой тематики; 

– определить методологические основания исследования. 

Решая задачи теоретико-методологического анализа исследования 

нейропсихологического дефицита детей младшего школьного возраста с 

диагнозом туберозный склероз, были использованы следующие методы: 

библиометрический - хронологический, библиометрический - тематический, 

библиометрический - персоналистический, понятийно-категориальный. 

С целью соответствия результатов различных видов библиометрического 

анализа критериям научной актуальности и содержательного соответствия 

проблеме исследования, мы осуществляли поиск публикаций во временном 

промежутке 10 лет (2015-2024гг) и адаптировали поисковой запрос в 

соответствии с языковыми и структурными различиями в вышеуказанных 

информационных базах.  

Для решения первой задачи, были сформулированы следующие запросы 

для профессиональной информационной базы The Lens: 

-«neuropsychological deficits in children with tuberous sclerosis»: тема = 

Clinical Neurology, Neurology (clinical), Pediatrics, Perinatology and Child Health, 

Pediatrics, Perinatology, and Child Health, Psychiatry and Mental health, Genetics 

(clinical), Cognitive Neuroscience, Developmental and Educational Psychology, 

Neuropsychology and Physiological Psychology General 

Neuroscience, Neuropsychology and Physiological Psychology.   
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Результатов по данному запросу – 76 научных работ. Динамика 

активности – увеличение числа работ в 1,2 раза (с 9 публикаций до 7 публикаций) 

с 2015г. до 2024г. Публикационная активность по данному запросу графически 

представлена на рисунке 1. 

 

 

Рисунок 1. Гистограмма распределения публикационной активности по 

запросу «neuropsychological deficits in children with tuberous sclerosis» в системе 

The Lens за период 2015г.-2024г. 

- « neuropsychological deficit in children with tuberous sclerosis of primary 

school age» со следующим фильтром: тема = General 

Neuroscience, Neuropsychology and Physiological Psychology, Psychiatry and 

Mental health, Clinical Neurology, Neurology (clinical), Neurology, Clinical 

Psychology, Pediatrics, Perinatology, and Child Health, Multidisciplinary, 

Developmental Neuroscience. 

Результатов по данному запросу – 37 научных работ. Динамика 

активности – увеличение числа работ в 1,5 раза (с 4 публикаций до 6 публикаций) 

в период с 2015г. до 2024г. Публикационная активность по данному запросу 

графически представлена на рисунке 2. 
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Рисунок 2. Гистограмма распределения публикационной активности по 

запросу «neuropsychological deficit in children with tuberous sclerosis of primary 

school age» в системе The Lens за период 2015г.-2024г. 

Частота публикаций по теме: нейропсихологический дефицит у детей с 

диагнозом туберозный склероз возросла с 2016г. до 2019г. С 2019г. по 2024г. 

отмечается спад публикационной активности. Это может быть объяснено 

эпидемиологической ситуацией в мире (COVID-19), а также достаточной 

научной разработанностью данной темы в зарубежных исследованиях и 

соответственно отсутствием потребности в новых исследованиях 

вышеуказанной проблемы. Также стоит отметить, что исследовательский 

интерес к этой же проблеме, но с учётом фактора возрастного периода младшего 

школьного возраста, увеличился в период с 2015 г. до 2024 г. Из 76 работ, 

посвященных проблеме влияния туберозного склероза на психические функции 

детей, 37 работ исследуют вопросы на выборке детей младшего школьного 

возраста, что составляет 48 %. 54 работы из общего числа работ, посвященных 

данной теме, учитывают фактор подросткового возрастного периода, что 

составляет уже 71%. Данные показатели указывают на недостаточную 

разработанность исследования проблемы нейропсихологического дефицита у 
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детей младшего школьного возраста, хотя именно младший школьный возраст 

является сенситивным периодом для ряда психических функций. Состояние 

психических функций в этом возрастном периоде во многом определяет 

возможности и успешность обучения ребенка в школе. На наш взгляд, с точки 

зрения задач коррекции, реабилитации и абилитации, наиболее целесообразно 

исследовать психические функции и нейропсихологический дефицит детей 

младшего школьного возраста с данным диагнозом, нежели подростков.  

Для решения первой задачи, были сформулированы следующие запросы 

для профессиональной информационной базы eLibrary: 

-«психические функции детей с диагнозом туберозный склероз» со 

следующим фильтром: где искать - в названии публикации, в аннотации, в 

ключевых словах; тип публикации - статьи в журналах, книги, материалы 

конференций, диссертации; тематика – психология, медицина и 

здравоохранение. При этом стоит отметить, что запрос стилистически и 

лексически изменен, однако содержательно соответствует объектной области 

исследования.  Результатов по данному запросу – 7 научных работ. Динамика 

активности слабо выражена. Отмечается увеличение активности с 2015г. по 2023 

г. Публикационная активность по данному запросу графически представлена на 

рисунке 3. 
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Рисунок 3. Гистограмма распределения публикационной активности по 

запросу «психические функции детей с диагнозом туберозный склероз» в 

системе elibrary за период 2015-2024 гг. 

- «психические функции детей младшего школьного возраста с диагнозом 

туберозный склероз» со следующим фильтром: где искать - в названии 

публикации, в аннотации, в ключевых словах; тип публикации - статьи в 

журналах, книги, материалы конференций, диссертации; тематика – психология, 

медицина и здравоохранение. Результатов по данному запросу – 0 научных 

работ. 

Анализируя публикационную активность по объектной области 

исследования в отечественной и зарубежной информационных базах, можно 

сделать вывод о большей публикационной активности по объекту исследования 

за рубежом.  

С целью определения основных областей научных знаний, в рамках 

которых исследовалась данная проблема, был произведен библиометрический-

тематический анализ. Основной тематической рубрикой объекта исследования 

по данным информационной базы Lens является «медицина» (31 работа из 37 

входят в данную рубрику), на втором месте «нейрохирургия » (16 работ от 
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общего числа) и на третьем месте «психиатрия» (15 работ входят в эту рубрику). 

В рубрику психология входят только 3 работы. На основании данных 

библиометрического - тематического анализа в рамках информационной базы 

Lens можно сделать вывод о том, что большая часть работ, посвященных 

проблеме исследования влияния туберозного склероза на психические функции 

детей младшего школьного возраста написаны в рамках медицины и 

медицинских наук.  

Основной тематической рубрикой объектного поля исследования по 

данным информационной базы eLibrary является «психология» ( 6 работ из 7), 

также 3 работы включены в рубрику «медицина и здравоохранение» На 

основании данных библиометрического - тематического анализа в рамках 

информационной базы eLibrary можно сделать вывод о том, что большая часть 

работ, посвященных проблеме исследования влияния туберозного склероза на 

психические функции детей младшего школьного возраста, написана в рамках 

психологических наук. 

Для решения второй задачи, по запросам, наиболее близким к объекту 

исследования, были выделены ведущие авторы в данной области. В 

профессиональной информационной базе eLibrary по запросу « психические 

функции детей с диагнозом туберозный склероз» были выделены следующие 

авторы, исходя из общего количества цитирований авторов: Белоусова 

Е.Д.(4281), Мухин К.Ю.(2938), Дорофеева М.Ю. (551), Крапивкин А.И. (171), 

Троицкая Л.А. (209), Родионова А.Д. (35), Пылаева О.А. ( 21), Григорьева 

А.В.(9). 

Ряд вышеуказанных авторов (Мухин К.Ю., Белоусова Е.Д., Крапивкин 

А.И., Григорьева А.В.) в контексте проблемы влияния туберозного склероза на 

психические функции придерживаются описательного подхода к исследованию 

и в качестве основного метода исследования используют метод клинического 

наблюдения. Клинические случаи описываются в рамках медицинской 

терминологии, используя категориальный аппарат психиатрии и неврологии.    В 
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отдельных случаях, с целью оценки эффективности фармакологических 

препаратов и их влияния на когнитивные функции детей с туберозным 

склерозом, используются количественные методики оценки высших 

психических функций и методики оценки выраженности нейропсихиатрических 

расстройств [20;22;27;29;30;31]. 

 Авторами преимущественно исследовались показатели внимания и 

памяти с помощью отдельных методик общего нейропсихологического 

обследования А.Р. Лурия, а также применялся специальный опросник TAND 

(TSC– Associated Neuropsychiatric–Disorders; ассоциированные с туберозным 

склерозом нейропсихиатрические расстройства). Вышеуказанный опросник 

оценивает нарушения на различных уровнях: уровень поведения, уровень 

симптомов психиатрических расстройств, уровень умственного развития, 

уровень проблем школьной успеваемости и уровень нейропсихологических 

нарушений. Стоит отметить, что данный метод исследования 

нейропсихиатрических расстройств предполагает, в первую очередь, 

анкетирование и опрос родителей пациентов с туберозным склерозом, в 

соответствии с этим результаты данного опроса могут быть лишены 

объективности [20;72]. 

Психологические исследования (Троицкая Л.А., Малахова Н.Е. и др.) по 

этой проблеме реализуются в рамках системно-динамического подхода к 

локализации высших психических функций (А.Р. Лурия). В качестве основного 

метода исследования нарушений психических функций у детей данной группы 

авторами используется метод стандартного нейропсихологического 

обследования, адаптированного для детского возраста, метод синдромного 

анализа А.Р. Лурия и метод «Профиль психического развития», разработанный 

самими авторами.  Результаты общего нейропсихологического обследования 

переводились в баллы, и таким образом, по характеру результатов данные 

исследования являются количественными. На наш взгляд использование данных 

методов предполагает большую объективность полученных результатов. Также 
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использование метода общего нейропсихологического обследования Лурия А.Р. 

соответствует основной цели исследования проблемы нейропсихологического 

дефицита у детей младшего школьного возраста с диагнозом TSC [7; 8; 49;50;52]. 

Наше исследование является психологическим, по характеру результатов 

– количественным. В своем исследовании мы отдаем предпочтение следующим 

теориям и концепциям: концепция системно-динамической локализации ВПФ 

(А.Р.Лурия), культурно-исторический подход (Л. С. Выготский), рекомендации 

по диагностике и лечению туберозного склероза, разработанные сотрудниками 

НИКИ Педиатрии под руководством Дорофеевой М.Ю, концепция разделения 

детских нейропсихологических синдромов на «синдромы несформированности» 

и «синдромы дефицитарности» ( Цветкова Л.С., Семенович А.В.). 

В контексте проблемы неравномерного характера нарушений 

психических функций у детей с туберозным склерозом крайне важно определить 

общий фактор, лежащий в основе различных флуктуативных проявлений 

нарушений психического функционирования. Принцип системности высших 

психических функций, введенный А.Р. Лурия, предполагает, что каждая высшая 

психическая функция является системой, на функционирование которой 

оказывают влияние множество ее звеньев. В соответствии с принципом 

динамической локализации высших психических функций звенья 

функциональной системы локализуются в различных отделах головного мозга. 

Таким образом, симптомы нарушений различных психических функций у детей 

с TSC могут быть объяснены нарушением общих нейропсихологических 

факторов, обеспечивающих работу функции как системы. Под 

нейропсихологическим фактором в отечественной нейропсихологии понимается 

морфофункциональная единица работы мозга.  

Е. Д. Хомская выделила четыре уровня анализа нейропсихологических 

факторов, одним из которых является генетический. Целью анализа 

нейропсихологического фактора на генетическом уровне является изучение 
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генетической обусловленности морфофункциональной единицы работы мозга 

[56]. 

Таким образом, системно-динамический подход к исследованию высших 

психических функций является ведущим в нашем исследовании, поскольку 

объясняет неравномерность характера нарушений психических функций у 

каждого конкретного ребенка и неравномерный характер нарушений 

психических функций в общей популяции детей с туберозным склерозом. 

2.1.2. Теоретико-методологический анализ исследования влияния генотипа 

туберозного склероза на нейропсихологический дефицит у детей младшего 

школьного возраста 

Как уже было описано выше, на развитие психических функций 

оказывают влияние биологические и социальные факторы.  

Туберозный склероз – это генетическое заболевание, оно априори 

выступает биологическим фактором дизоногенеза.  

На развитие и состояние высших психических функций при туберозном 

склерозе оказывают влияние множество биологических факторов: сам факт 

наличия генетического заболевания, возраст дебюта эпилептических приступов, 

специфические гамартомы головного мозга, нарушения проводящих путей 

головного мозга, кардиологическая патология (рабдомиомы сердца, патология 

почек (множественные кисты почек, ангиомиолипомы почки), патология 

сетчатки (гамартома сетчатки) [27;40]. 

 Часть вышеуказанных симптомов непосредственно оказывают влияние 

на психическое развитие, поскольку связаны с патологией субстрата 

психических функций — головным мозгом. Некоторые симптомы, такие как 

рабдомиомы сердца могут приводить к возникновению метаболического 

синдрома, который, в свою очередь, также оказывает влияние на состояние 

психических функций [2, с. 71-74; 44 с.138-143]. 
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Роль среды, а именно микросоциальных факторов, представленных 

семейным микроклиматом, заинтересованностью и вовлеченностью родителей в 

процесс лечения и реабилитации в контексте данного заболевания крайне важна. 

Именно благоприятная своевременная коррекция, реабилитация и абилитация 

могут выступать важнейшими факторами становления и развития психических 

функций [6, с. 89-97]. 

Ученными в различных областях медицины установлено, что тип 

мутирующего гена оказывает влияние на возникновение и степень тяжести 

вышеописанных симптомов. Так, например, по данным диссертации Аношкина 

К.И. на тему молекулярно-генетических аспектов туберозного склероза 

известно, что такие проявления туберозного склероза, как ангиофибромы 

Прингля , ангиомиолипомы почки, гамартомы сетчатки и субэпиндемальные 

узлы/субэпендимальные гигантоклеточные астроцитомы встречаются чаще при 

мутациях в гене TSC2 [4; 37].  

По данным клинических рекомендаций по диагностике и лечению 

туберозного склероза известно, что наиболее опасным и тяжелым по своему 

течению является новообразование головного мозга представленное 

субэпендимальной гигантоклеточной астроцитомой (СЭГА). СЭГА 

представляет собой специфическую для туберозного склероза опухоль, 

образованную из клеток нервной ткани — глии. Локализация данной опухоли 

вблизи отверстия Монро представляет собой риск развития острой 

гидроцефалии, что в свою очередь негативно влияет на функциогенез головного 

мозга. Также специалистами в области заболевания туберозного склероза 

подчеркивается, что СЭГА чаще наблюдаются при TSC2, чем при TSC1 [10; 22]. 

 Все перечисленные симптомы оказывают прямое или косвенное 

(метаболический синдром) влияние на состояние высших психических функций. 

Мутация гена TSC2 увеличивает риск возникновения данных симптомов, 

которые в свою очередь могут увеличивать степень нейропсихологического 

дефицита. 
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С целью более глубокого понимания причин различий в степени тяжести 

симптомов при мутациях в генах TSC2 и TSC1 были проанализированы научные 

публикации молекулярно-генетического профиля.  

В одном из зарубежных исследований неврологический фенотип новой 

мышиной модели, включающий искусственную инактивацию гена TSC2 в 

глиально-фибриллярных кислых белках (GFAP)-позитивных клетках (мыши 

TSC2(GFAP1) CKO, был охарактеризован и сравнен с ранее созданными 

мышами TSC1(GFAP1) CKO.  У мышей TSC2 наблюдалось более раннее начало 

и более высокая частота судорог, а также значительно более серьезные 

гистологические изменения по сравнению с мышами TSC1. Различия между 

мышами TSC1(GFAP1) CKO и мышами TSC2(GFAP1) CKO коррелировали с 

более высокими уровнями активации рапамицина-мишени млекопитающих 

(mTOR) у мышей TSC2. Эти результаты на мышиных моделях дают новые 

доказательства того, что мутации TSC-2 по своей природе вызывают более 

тяжелый неврологический фенотип, чем мутации TSC-1. Предполагается, что 

разница в фенотипе может быть связана со степенью, в которой инактивация 

TSC1 и TSC2 вызывает аномальную активацию mTOR [81]. 

Ученными также исследовалась роль белка рибонуклеопротеина хрупкой 

X-хромосомы в патогенезе туберозного склероза. Этот белок, кроме всего 

прочего, участвует в обеспечении нормального когнитивного развития и 

функционирования. Мутации гена, кодирующего этот белок могут привести 

к синдрому хрупкой X-хромосомы, умственной отсталости, аутизму, болезни 

Паркинсона, задержкам развития и когнитивным нарушениям. В одном из 

исследований было установлено, что повышенная деградация белка 

рибонуклеопротеина хрупкой X-хромосомы (FMRP) отмечается в нейронах с 

дефицитом белкового комплекса TSC2 (туберина), также было выявлено, что 

повышенная деградация FMRP приводит к гиперактивности нейронов [77;79]. 

Целью теоретико-методологического анализа проблемы влияния 

генотипа на нейропсихологический дефицит у детей младшего школьного 
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возраста с диагнозом туберозный склероз является изучение публикационной 

активности и основных тематических рубрик, в рамках которых исследуется 

данная проблема. В качестве профессиональных информационных баз нами 

была выбрана зарубежная профессионально-информационная база (Lens) и 

Отечественная профессионально-информационная база eLibrary. 

Для проведения теоретико-методологического анализа проблемы 

влияния генотипа на нейропсихологический дефицит у детей младшего 

школьного возраста с диагнозом туберозный склероз были поставлены 

следующие задачи: 

– изучить динамику исследований данной проблемы, определить ее 

актуальность и тематическое поле; 

– определить авторов, внесших наибольший вклад в развитие 

исследуемой проблемы; 

Решая задачи теоретико-методологического анализа проблемы влияния 

генотипа на нейропсихологический дефицит у детей младшего школьного 

возраста с диагнозом туберозный склероз, были использованы следующие 

методы: библиотметрический-хронологический, библиометрический -

тематический, библиометрический-персоналистический.  

Условия проведения теоретико-методологического анализа влияния 

генотипа на нейропсихологический дефицит у детей младшего школьного 

возраста с диагнозом TSC соответствуют условиям проведения анализа 

проблемы объектной области исследования, описанных в предыдущем 

параграфе.  

Для решения первой задачи, были сформулированы следующие запросы 

для профессиональной информационной базы The Lens: 

-« effects of the TSC2 gene on the course of tuberous sclerosis disease in 

primary school children »  
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Результатов по этому запросу – 63 научных работ. Динамика активности 

– уменьшение числа работ в 2 раза (с 6 публикаций до 3). Публикационная 

активность по данному запросу графически представлена на рисунке 4. 

 

   

Рисунок 4. Гистограмма распределения публикационной активности по 

запросу «the effect of the TSC2 gene on the course of tuberous sclerosis disease in 

primary school children» в системе The Lens за период 2015г.-2024г. 

-« the effect of the TSC2 gene on the neuropsychological deficits   of primary 

school children with tuberous sclerosis» со следующим фильтром: тема = Psychiatry 

and Mental health, Genetics, Clinical Neurology, Pediatrics, Perinatology and Child 

Health, Molecular Biology, Cell Biology, Multidisciplinary. 

Результатов по данному запросу – 19 научных работ. Динамика 

активности – увеличение числа работ в 1,5 раза (с 2 публикации до 3).  

Публикационная активность по данному запросу графически 

представлена на рисунке 5. 
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Рисунок 5. Гистограмма распределения публикационной активности по 

запросу «the effect of the TSC2 gene on the neuropsychological deficits   of primary 

school children with tuberous sclerosis» в системе The Lens за период 2015г.-2024г. 

Частота публикаций по теме влияния гена TSC2 на течение заболевания 

туберозного склероза у детей младшего школьного возраста с возросла с 2015 

года до 2017 г., затем интерес к данной проблеме, по всей видимости, снижался. 

Это может быть обусловлено наличием достаточного количества данных о 

проблеме влияния генотипа на состояние здоровья детей с данной патологией. 

Однако, стоит отметить, что частота публикаций по теме влияния гена TSC2 на 

нейропсихологический дефицит детей младшего школьного возраста возросла в 

период с 2015 г. до 2024 г., что указывает на увеличение исследовательского 

интереса к проблеме. Можно предположить, что данный аспект течения 

заболевания не так активно исследовался раннее, и в настоящее время эта 

проблема является актуальной темой для исследований.  

В отечественной профессиональной информационной базе eLibrary не 

было обнаружено работ, удовлетворяющих содержанию предметной области 

исследования.  

По результатам проведенного библиометрического-тематического 

анализа в информационной базе Lens предмет исследования наиболее активно 
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исследуется в рубрике «медицина» (13 работ из 19 входят в данную рубрику), на 

втором месте «семейная медицина» (8 работ от общего числа).  

Для решения второй задачи, по запросам, наиболее близким к объекту 

исследования, были выделены ведущие авторы в данной области. Ling-Hui Zeng, 

Alexander J Hamilton, Anna Casul, Carol Inward, Fiona Braddon, Heather Maxwell, 

Manish D Sinha, Tamara Mallett и др. Стоит отметить, что в работах этих авторов 

лишь косвенно исследуется вопрос влияния типа мутации при туберозном 

склерозе на нейропсихологический дефицит. Большинство работ данных 

авторов анализируют различия в мутации на клеточном и молекулярном 

уровнях, соотнося их с последствиями на структурном и функциональном 

уровне.  

В отечественной науке, касательно вопроса различий клинической 

картины и тяжести течения туберозного склероза в зависимости от типа мутации, 

имеются данные, предоставленные следующими авторами: Дорофеева М.Ю., 

Аношкин К. И., Суспицын Е.Н. [4, с 14; 23, с.58; 48, с 149-151]. 

Учитывая немногочисленные, но достоверные и существенные данные 

касательно различий клинической картины TSC в зависимости от типа 

мутирующего гена, нами был разработан понятийно-категориальный аппарат и 

концептуальная модель исследования, представленная в следующем параграфе.  

2.1.3. Концептуальное моделирование проблемы влияния генотипа на 

нейропсихологический дефицит у детей младшего школьного возраста с 

диагнозом туберозный склероз 

С целью концептуального моделирования проблемы влияния генотипа на 

нейропсихологический дефицит у детей младшего школьного возраста по 

средствам результатов теоретико-методологического анализа, нами были 

определены теоретико-методологические основания исследования. 

Концепция системно-динамической локализации ВПФ. В контексте 

проблемы неравномерного характера нарушений психических функций у детей 

с туберозным склерозом крайне важно определить общий фактор, лежащий в 

https://rsmu.ru/


Коррекция нейропсихологического дефицита у детей 
с различным генотипом туберозного склероза 

Коллектив 
авторов 

 

 

https://rsmu.ru/ 117 

 

основе различных флуктуативных проявлений нарушений психического 

функционирования. Принцип системности высших психических функций, 

введенный А.Р. Лурия предполагает, что каждая высшая психическая функция 

является системой, на функционирование которой оказывают влияние 

множество ее звеньев. В соответствии с принципом динамической локализации 

высших психических функций звенья функциональной системы локализуются в 

различных отделах головного мозга [33]. Таким образом, симптомы нарушений 

различных психических функций у детей с TSC могут быть объяснены 

нарушением общих нейропсихологических факторов, обеспечивающих работу 

функции как системы. Под нейропсихологическим фактором в отечественной 

нейропсихологии понимается морфофункциональная единица работы мозга. 

Е. Д. Хомская выделила четыре уровня анализа нейропсихологических 

факторов, одним из которых является генетический. Целью анализа 

нейропсихологического фактора на генетическом уровне является изучение 

генетической обусловленности морфофункциональной единицы работы мозга 

[56]. Таким образом, концепция системно-динамической локализации высших 

психических функций объясняет неравномерность характера нарушений 

психических функций у каждого конкретного ребенка с диагнозом TSC и 

объясняет неравномерный характер нарушений психических функций в общей 

популяции детей с туберозным склерозом. 

Культурно-исторический подход Л.С. Выготского. Автор отмечает, что 

созревание «натуральных» психических функций не может рассматриваться в 

отрыве от морфофизиологических механизмов, которые, в свою очередь, 

опираются и на генетический фактор. Также автор отмечает, что основным 

источником развития высших психических функций является социальная 

ситуация развития, представленная системой взаимоотношений ребенка с 

изменяющимися условиями окружающей среды [12, с.8-12]. 

Рекомендации по диагностике и лечению туберозного склероза, 

разработанные сотрудниками НИКИ Педиатрии под руководством Дорофеевой 
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М.Ю. В монографии приводятся основные критерии диагностики туберозного 

склероза, информация об основных его симптомах и их влиянии на состояние 

различных систем организма, также описываются различия клинической 

картины TSC в зависимости от типа мутирующего гена [22]. 

Концепция разделения детских синдромов на синдромы 

несформированности и синдромы дефицитарности, предложенная Цветковой 

Л.С. и Семенович А.В.  Данное разделение синдромов считается актуальным в 

контексте проблемы нейропсихологического дефицита у детей младшего 

школьного возраста, поскольку учитывает возрастные этапы морфогенеза 

головного мозга [58]. 

При разработке методических рекомендаций для медицинских 

психологов по составлению коррекционно-развивающей программы, 

направленной  на коррекцию и компенсацию выявленных 

нейропсихологических нарушений у детей младшего школьного возраста с TSC, 

мы опирались также на положения Л.С. Выготского о зоне ближайшего развития, 

а также на взгляды и концепции Ахутиной Т.В., Семенович А.В., Глена Домана, 

K. Гольдштейна,  О. Зангвилла, Б. Вилсона, Дж. Иванса , Чарльз Ферстера. 

На основании теоретических предпосылок и разработанного теоретико- 

методологического аппарата исследования сформирован понятийно-

категориальный аппарат исследования, представленный в таблице 1. 

Таблица 1. Понятийно-категориальный аппарат исследования 

Понятие  Определение  

Высшие психические 

функции  

 Сложные саморегулирующиеся процессы, социальные по 

своему происхождению, опосредствованные по своему 

строению и сознательные, произвольные по способу своего 

функционирования [33].  

Социальная ситуация 

развития  

Система отношений ребенка с изменяющимися условиями 

окружающей среды [12, с.7] 

Нейропсихологический 

фактор 

Морфофункциональная единица работы мозга, 

обладающая определенным принципом работы поражение 
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которой приводит к появлению целостного 

нейропсихологического синдрома [56 ]. 

Дефицит психического 

функционирования 

/Нейропсихологический 

дефицит 

Термин, отражающий временную несформированность 

определенной психической функции или задержку общего 

или речевого развития, проявления резидуальных 

последствий перинатальной патологии мозга или других 

форм дизонтогенеза [16].  

 

Функциональная 

дефицитарность  

Описание симптомов, имеющее место при 

сформированности определенных структур головного мозга, 

в соответствии с возрастными нормами морфогенеза, наряду 

с неполноценностью развития функций, обеспечиваемых 

этими структурами [46]. 

Функциональная 

несформированность  

Описание симптомов, имеющее место только там, где 

продолжается морфогенез той или иной мозговой структуры 

(например, для височных отделов мозга этот период 

продолжается до 9, а для лобных — до 12—15 лет) [46]. 

Функциональная 

несформированность 

переднелобных отделов 

головного мозга  

Закономерное сочетание следующих 

нейропсихологических симптомов: полевое поведение, 

отсутствие целесообразности отдельных поведенческих 

актов (замена их штампами), нарушения произвольной 

регуляции поведения, нарушение эмоционально-личностной 

и мотивационной сфер, регуляторная апраксия, явления 

адинамии, сниженная речевая инициатива [46;56].    

Функциональная 

несформированность заднелобных 

отделов головного мозга 

Закономерное сочетание следующих 

симптомов: нарушения плавности, 

автоматизированности, последовательности 

двигательных актов — как простых, так и 

сложных, симптомы двигательного невнимания, 

нарушения «кинетической мелодии» речевого 

акта, двигательные и речевые персеверации [56].   

Функциональная 

несфоромированность височных 

отделов головного мозга  

Закономерное сочетание следующих 

симптомов: нарушения фонематического слуха, 

нарушения слухоречевой памяти в звене 

избирательности, обилие литеральных парафазий, 

нарушения письма [56].   

Функциональная 

несформированность теменно-

височно-затылочных отделов 

головного мозга 

Закономерное сочетание следующих 

симптомов: трудности ориентации во внешнем 

зрительном пространстве, двигательно-

пространственные нарушения в виде 

конструктивной апраксии, трудностей написания 

букв (симптом зеркального копирования), 

первичная акалькулия [56].   

Дефицитарность базально-лобных, 

глубинных отделов головного мозга 

Закономерное сочетание следующих 

симптомов: модально-неспецифические 

нарушения памяти и внимания [28;56]. 
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Проанализировав данные научных исследований о различиях на разных 

уровнях (молекулярном, структурном, симптоматическом) между мутациями в 

генах при туберозном склерозе, нами была составлена схема, представленная на 

рисунке 6. Данная схема отражает патогенез нейропсихологического дефицита 

при туберозном склерозе и концептуальную модель влияния генотипа на 

нейропсихологический дефицит у детей младшего школьного возраста с 

диагнозом туберозный склероз. 

Дефицитарность теменных отделов 

головного мозга 

Закономерное сочетание следующих 

симптомов: кинестетическая апраксия, тактильная 

агнозия, тактильная алексия, нарушения 

афферентного звена речевой деятельности [56].  

Дефицитарность затылочных 

отделов головного мозга 

Закономерное сочетание следующих 

симптомов: зрительная агнозия, нарушения 

зрительной памяти, нарушения зрительного 

внимания [56]. 

Метаболический синдром  Кластер четырех кардиометаболических 

факторов риска, представленных:  

1) ожирение;  

2) дислипидемия;  

3) артериальная гипертензия;  

4) нарушенная толерантность к глюкозе или 

сахарный диабет [26].  

Генотип  Совокупность генов данного организма. 

Система взаимодействующих аллелей, 

характерных для данного индивидуума [9, с. 365-

368].  

Фенотип Фенотип — совокупность наблюдаемых 

внешних и внутренних признаков организма, 

приобретённых в 

результате онтогенеза (индивидуального 

развития) [9, с. 365].  
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Рисунок 6. Схема патогенеза нейропсихологического дефицита при 

туберозном склерозе и концептуальной модели влияния генотипа на 

нейропсихологический дефицит у детей младшего школьного возраста с 

диагнозом туберозный склероз. 

Характеристика условных обозначений: стрелкой темно-сизого цвета 

обозначалось влияние и следствие, темно-сизой пунктирной стрелкой с 

выраженным окончанием обозначалось более сильное влияние, красным 

крестом обозначалась невозможность влияния, желтой молнией обозначалась 

гиперактивация, в светло-розовых квадратах заключены нарушения/диагнозы, 

тонкие темно-сизые стрелки указывают на вариативность.  

Патогенез туберозного склероза связан с мутациями в генах TSC1 и TSC2. 

Гены туберозного склероза TSC1/2 кодируют белки гамартин и туберин, 

являющиеся белками-супрессорами опухолевого роста. В результате 

повреждения вышеуказанных генов, контроль опухолевого роста становится 
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невозможным и происходит активация пути сигнальной передачи 

PI3K/Akt/mTOR, что приводит к росту и пролиферации клеток. Ускорение роста 

клеток приводит к возникновению узловых доброкачественных образований в 

различных органах и тканях, включая головной мозг. Гамартомы головного 

мозга (корковые туберы, СЭУ, СЭГА) напрямую влияют на развитие 

нейропсихологического дефицита у детей [24]. 

Опухоли, развивающиеся в почках, сердце, сетчатке косвенно влияют на 

развитие нейропсихологического дефицита посредством механизма 

метаболического синдрома и патологии зрительного анализатора.  

Также повышение трансляции белка и ускорение роста клеток приводит 

к гипервозбудимости нейронов, что, в свою очередь, является патогенетическим 

механизмом развития эпилепсии. Эпилепсия также обеспечивает нарушение 

интеллектуального развития и возникновение нейропсихологического дефицита, 

преимущественно представленного функциональной несформированностью 

лобных отделов головного мозга и дефицитарностью глубинных структур. [13, 

с. 152-157; 19, с.559; 51, с.19]. 

Различия в степени тяжести нарушений нервно-психической сферы, 

включая различия в нейропсихологическом дефиците между детьми с 

туберозным склерозом с разным генотипом, могут быть объяснены более 

сильной инактивацией белка опухолевого супрессора туберина, кодируемого 

геном TSC2, что приводит к аномальной активации mTOR, что, в свою очередь, 

приводит к возникновению большего числа опухолей [81]. 

Этим механизмом может быть объяснен более высокий риск развития 

трансформации СЭУ в СЭГА при мутации в гене TSC-2, которая приводит к 

нарушению ликворообращения.  Ограничения ликворообращения представляет 

собой нарушение общемозгового фактора. А.Р. Лурия отмечает, что в некоторых 

случаях при нарушении общемозговых факторов обеспечения психических 

процессов, возникает вторичный «лобный» синдром — комплекс симптомов, в 
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определенной мере сходных с клинической картиной поражения 

префронтальных отделов мозга [33]. 

 Имеющиеся исследования психических функций у детей с 

гидроцефалией подтверждают, что детям с такими структурно-

функциональными особенностями мозга характерны нарушения в сфере 

программирования, регуляции и контроля за протеканием психической 

деятельности. [3, с. 59-68; 35 с .133]. 

 Также имеются данные, не обозначенные на схеме, но учитывающиеся в 

контексте проблемы возникновения умственной отсталости преимущественно у 

детей с мутацией в гене TSC2.  Нами были проанализированы данные о 

повышенной деградация рибонуклеопротеина хрупкой X-хромосомы (FMRP) в 

нейронах с дефицитом белкового комплекса TSC2 (туберина). Деградацию 

FMRP многие ученные связывают с риском развития аутизма, умственной 

отсталости, что также обеспечивает более выраженный нейропсихологический 

дефицит, преимущественно соответствующий функциональной   

дефицитарности базально-лобных, глубинных отделов головного мозга и 

функциональной несформированности лобных отделов головного мозга [79].  

2.2. Экспериментальное исследование нейропсихологического дефицита у 

детей младшего школьного возраста с диагнозом туберозный склероз с 

учетом генотипа 

Этот раздел включает в себя последовательное изложение этапов 

организации исследования, описание выборки и методов эмпирического 

исследования нейропсихологического дефицита у детей младшего школьного 

возраста с диагнозом туберозный склероз с учетом разного генотипа, а также 

результаты обработки данных с их последующей интерпретацией.  
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2.2.1. Организация и методы экспериментального исследования 

нейропсихологического дефицита у детей младшего школьного возраста 

с диагнозом туберозный склероз с учетом генотипа 

По результатам теоретико-методологического анализа исследования 

проблемы нейропсихологического дефицита у детей младшего школьного 

возраста с туберозным склерозом и теоретико-методологического анализа 

проблемы нейропсихологического дефицита у детей младшего школьного 

возраста с туберозным склерозом с учетом разного генотипа были получены 

данные о степени научной разработанности аспектов исследования 

вышеуказанной темы. По результатам анализа имеющихся исследований 

высших психических функций детей с туберозным склерозом младшего 

школьного возраста было выявлено, что особенности психических функций 

детей этой группы соответствуют наличию у них нейропсихологического 

дефицита, выражающегося в трудностях обучения, нарушениях речи, 

нарушениях памяти, эмоциональных и поведенческих 

симптомокомплексах[29;40;50; 66;73;74]. 

 Также рядом авторов подчеркивается, что психическое развитие 

характеризуется неравномерным характером нарушений психических функций 

у детей данной когорты [50]. 

Этот факт может быть объяснен вариабельной экспрессивностью 

заболевания. Специалистами в других областях научных знаний установлено, 

что тип мутирующего гена оказывает влияние на клиническую картину и степень 

тяжести течения туберозного склероза [4; 22; 48]. 

Упоминается, что при мутации в гене TSC2 отмечаются более тяжелые 

нарушения развития ЦНС и других систем организма. Авторами также 

подчеркивается предрасположенность детей с мутацией в этом гене к развитию 

субэпендимальной гигантоклеточной астроцитомы (СЭГА) — более тяжелой по 

своему течению формы гамартом головного мозга. На наш взгляд, различия 

клинической картины заболевания, в зависимости от типа мутирующего гена, 

комплексно влияют на степень нейропсихологического дефицита. 
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Субэпендимальная гигантоклеточная астроцитома, преимущественно 

развивающаяся при генотипе с мутацией в гене TSC2, ввиду своего 

расположения приводит к нарушению ликворообращения, что приводит к 

нарушению общемозгового нейропсихологического фактора высших 

психических функций, нарушению которого может соответствовать вторичный 

«лобный синдром» [33]. Таким образом, из имеющихся научных данных 

смежных отраслей науки, вытекают следующие вопросы, подлежащие 

исследованию: (1) имеются ли различия в показателях нейропсихологического 

дефицита между детьми с туберозным склерозом с разным типом мутации, (2) 

функциональная дефицитарность и функциональная несформированность каких 

отделов головного мозга отмечаются у детей в зависимости от типа 

мутирующего гена. Таким образом, проблема эмпирического исследования 

выражается через следующий вопрос: влияет ли тип мутирующего гена на 

количественные и качественные различия в нейропсихологическом дефиците у 

детей младшего школьного возраста с диагнозом «Туберозный склероз»?  

Центральная гипотеза: тип генотипа определяет различия в показателях 

и характере нейропсихологического дефицита у детей с туберозным склерозом. 

Мутация в гене TSC2 приводит к более тяжелой клинической картине 

нейропсихологического дефицита, соответствующей синдрому функциональной 

несформированности лобных отделов мозга. 

Цель эмпирического исследования: исследовать особенности 

нейропсихологического дефицита у детей младшего школьного возраста с с 

разным генотипом TSC и осуществить подбор методов коррекции с учетом 

выявленных нарушений и сохранных компонентов психической деятельности. 

С целью подтверждения гипотезы о том, что тип генотипа оказывает 

влияние на показатели нейропсихологического дефицита у детей с туберозным 

склерозом, и, что мутация в гене TSC2 приводит к более тяжелой клинической 

картине нейропсихологического дефицита, соответствующей синдрому 
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функциональной несформированности лобных отделов мозга, нами были 

сформулированы следующие задачи (таблица 2). 

Таблица 2. Задачи эмпирического исследования 

Задачи эмпирического  

исследования  

Эмпирические методы Методы интерпретации и 

описания  

Исследование показателей и 

характера 

нейропсихологического 

дефицита детей младшего 

школьного возраста с 

туберозным склерозом без 

умственной отсталости с 

учетом разного генотипа  

архивный метод (анализ 

анамнестических данных), 

клинико-психологическая 

беседа, наблюдение, 

стандартное 

нейропсихологическое 

обследование Лурия А.Р., 

адаптированное для детского 

возраста Глозман Ж.М. 

«Нейропсихологическое 

обследование качественная и 

количественная оценка 

данных» 

методы описательной 

статистики  

Исследование показателей и 

характера 

нейропсихологического 

дефицита детей младшего 

школьного возраста с 

туберозным склерозом и 

умственной отсталостью с 

учетом разного генотипа 

архивный метод (анализ 

анамнестических данных), 

клинико-психологическая 

беседа, наблюдение, метод 

«Профиль психического 

развития», разработанный 

Троицкой Л.А. Малаховой 

Н.Е. и др., для детей с 

умственной 

недостаточностью 

методы описательной 

статистики  

Выявление различий между 

показателями 

нейропсихологического 

дефицита у детей с 

туберозным склерозом 

младшего школьного 

возраста, различающихся по 

признаку типа мутирующего 

гена 

Архивный метод (анализ 

анамнестических данных), 

клинико-психологическая 

беседа, наблюдение, 

стандартное 

нейропсихологическое 

обследование Лурия А.Р., 

адаптированное для детского 

возраста Глозман Ж.М. 

«Нейропсихологическое 

обследование качественная и 

количественная оценка 

данных» 

 

U-критерий Манна-Уитни 

Выявление взаимосвязей 

между показателями 

выполнения 

нейропсихологических проб и 

методик в группах детей с 

туберозным склерозом 

младшего школьного 

возраста, различающихся по 

признаку типа мутирующего 

гена 

коэффициент ранговой 

корреляции Спирмена 
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Определение ведущей 

функциональной 

несформированности и 

дефицитарности отделов 

головного мозга, приводящих 

к нейропсихологическому 

дефициту у больных 

туберозным склерозом с 

учетом разного генотипа 

Качественный анализ, 

метод синдромного анализа 

А.Р. Лурия, адаптированный 

Глозман Ж.М. (2012) 

Методы описательной 

статистики 

Этапы психологического экспериментального исследования включали в 

себя: ограничение области исследования путем формулирования темы 

исследования и постановки проблемы исследования с последующим выделением 

объектно-предметной области исследования, работу с научной литературой 

(анализ тематических рубрик исследования, критический анализ литературы по 

теме исследования, определение понятийно-категориального аппарата 

исследования, составление библиографического списка), составление дизайна 

эмпирического исследования (определение зависимых, независимых и 

дополнительных переменных), выбор экспериментального инструмента, 

позволяющего регистрировать зависимую переменную, выбор 

экспериментального плана исследования, формирование выборки исследования, 

непосредственное проведение эксперимента, выбор методов статистической 

обработки, ее проведение и интерпретация результатов [25]. 

В качестве анализируемых параметров нейропсихологического дефицита 

у детей нормативного и задержанного психического развития выступают 

показатели выполнения нейропсихологических проб, оценивающих следующие 

высшие психические функции и их отдельные характеристики: праксис позы, 

оральный праксис, динамический праксис, функции программирования, 

регуляции и контроля за протеканием психической деятельности, 

межполушарное взаимодействие, копирование и рисование трехмерного 

изображения, зрительный, акустический и тактильный гнозис, спонтанная речь, 

называние, понимание слов, понимание логико-грамматических конструкций, 

чтение, письмо, слухоречевая память, зрительная память, прочность 

запоминания, понимание смысла рассказа, обобщение и исключение понятий. У 
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детей данной группы по средствам метода синдромного анализа также 

фиксируется ведущий функциональный дефицит или несформированность.  В 

качестве анализируемых параметров нейропсихологического дефицита у детей с 

недоразвитием психической деятельности (подтвержденный диагноз умственная 

отсталость) выступают показатели сформированности отдельных сфер 

психического развития: сфера общения, эмоционально-волевая сфера, сфера 

двигательных функций, сфера предметно-конструктивной деятельности, сфера 

речевой деятельности, сфера игровой деятельности, сфера навыков 

самообслуживания.  

В данном исследовании независимой переменной является тип 

мутирующего гена. Зависимой переменной являются показатели 

нейропсихологического дефицита. Дополнительной переменной является 

уровень умственного развития.  

Для изучения показателей нейропсихологического дефицита у детей 

младшего школьного возраста с нормативным и задержанным психическим 

развитием  использовался метод стандартного нейропсихологического 

обследования Лурия А.Р., адаптированного для детского возраста Глозман Ж.М. 

и Соболевой Е.А., включающий следующие нейропсихологические пробы: 

проба на праксис позы, оральный праксис, проба на динамический праксис 

«Кулак-ребро-ладонь», «Заборчик», проба на условные реакции выбора, проба 

на реципрокную координацию, проба на копирование и рисование трехмерного 

изображения, проба на зрительный гнозис «Опознавание реалистичных, 

перечеркнутых и наложенных изображений», проба на акустический гнозис 

«Пробы на оценку и воспроизведение заданных ритмов», проба на тактильный 

гнозис, проба на оценку спонтанной речи, проба на исследование номинативной 

стороны речи «Называние реальных изображений», проба на понимание слов, 

проба на исследование понимания логико-грамматических конструкций «Бочки 

и ящики», пробы на исследование навыков чтения и письмо, методика, 

исследующая объем слухоречевой памяти «Запоминание 10 слов», методика 

исследующая зрительно-пространственную память «Запоминание 
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трудновербализуемых фигур», тест на зрительную память «Запоминание и 

узнавание групп из трех изображений реальных предметов с последующими 

воспроизведением первой группы после заучивания второй», проба на 

исследование процессов мышления «Понимание смысла рассказа», проба на 

обобщение и исключение понятий « 4-ый лишний». Для изучения показателей 

сформированности отдельных сфер психического развития у детей с 

недоразвитием психической деятельности использовался метод «Профиль 

психического развития», разработанный Троицкой Л.А. Малаховой Н.Е., 

включающий процедуру клинико-психологической беседы с родителем ребенка, 

процедуру наблюдения и следующие методики: «Доски Сегена», «Пирамидка», 

«Нарисуй окружность», «4-ый лишний». 

В качестве экспериментального плана выбрано корреляционное 

исследование и план ex-post-facto. В соответствии с этим планом исследования, 

мы не воздействовали непосредственно на испытуемых, в качестве воздействия 

(независимая переменная) рассматривалось наличие мутации в гене TSC2. 

 Контрольная и экспериментальная группы были сформированы на 

основании анамнестических данных (пол, возраст, диагноз при поступлении 

(шифр по МКБ-10), тип мутирующего гена, уровень умственного развития).  

Проведение эксперимента включало в себя установление контакта с 

родителем и ребенком, процедуру информирования и мотивирования 

испытуемых, получение добровольного информированного согласия родителя 

пациента или законного представителя в письменной, знакомство испытуемого 

с процедурой исследования, проведение нейропсихологического обследования 

по протоколу, соответствующему возрасту и уровню умственного развития 

ребенка, процедуру предоставления обратной связи.  

После проведения исследования следовала процедура перевода 

результатов нейропсихологического обследования в баллы, согласно 

монографии Ж.М. Глозман «Нейропсихологическое обследование качественная 

и количественная оценка данных» и методу «Профиль психического развития», 

разработанного Троицкой Л.А. Малаховой Н.Е. Также  определялась ведущая 
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функциональная дефицитарность или несформированность определенных 

отделов головного мозга  по средствам метода синдромного анализа, 

адаптированного Ж.М. Глозман.  

Статистическая обработка данных производилась с помощью программы 

«JASP 0.17.2.0». Для сравнения исследуемых групп по показателям 

нейропсихологического дефицита по каждой из нейропсихологических проб 

применялся U-критерий Манна — Уитни (непараметрический критерий для 

сравнения двух независимых выборок). Для определения взаимосвязи между 

параметрами выполнения нейропсихологических проб в каждой из групп 

применялся коэффициент ранговой корреляции Спирмена. Значимыми 

результатами считались показатели p ≤ 0.05.  

После проведения статистической обработки данных осуществлялась 

процедура интерпретации результатов и формулирование выводов по 

результатам исследования. 

2.2.2. Описание выборки и методов эмпирического исследования 

нейропсихологического дефицита у детей младшего школьного возраста с 

диагнозом туберозный склероз 

Эмпирическое исследование было организовано на основании протокола 

заседания Локально-этического комитета РНИМУ им. Н.И. Пирогова №238 от 

18.03.2024. Общий объем выборки составил 58 человек (28 девочек и 30 

мальчиков) в возрасте от 7 до 11 лет (средний возраст: 9±2,7 лет). Каждый 

испытуемый проходил стационарное лечение в Научно-исследовательском 

клиническом институте педиатрии и детской хирургии имени академика Ю.Е. 

Вельтищева ФГАОУ ВО РНИМУ им. Н. И. Пирогова Минздрава России. В 

настоящем исследовании было создано 2 группы (экспериментальная и 

контрольная).  

— Экспериментальная группа: дети с диагнозом туберозный склероз 7-11 

лет с мутацией в гене TSC2. 

—Контрольная группа: дети с диагнозом туберозный склероз 7-11 лет с 

мутацией в гене TSC1. 
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Учитывая фактор интеллектуального развития экспериментальная и 

контрольная группы, были разделены на подгруппы. 

 На основании анамнестических данных было сформировано 4 

подгруппы:  

● Группа детей с нормативным или задержанным психическим 

развитием с мутацией в гене TSC2 (Экспериментальная подгруппа 1). 

● Группа детей с нормативным или задержанным психическим 

развитием с мутацией в гене TSC1 (Контрольная подгруппа 1). 

● Группа детей со сниженным уровнем умственного развития с 

мутацией в гене TSC2 (Экспериментальная подгруппа 2). 

● Группа детей со сниженным уровнем умственного развития с 

мутацией в гене TSC1 (Контрольная подгруппа 2). 

Для каждой из групп критериями включения выступали:  

ự Младший школьный возрастной период (от 7 до 11 лет МКВ ВОЗ). 

ự Женский и мужской пол.  

ự Установленный и подтвержденный диагноз Q85.1-туберозный 

склероз. 

ự Прохождение лечение в стационаре научно- исследовательском 

клиническом институте педиатрии и детской хирургии имени академика Ю.Е. 

Вельтищева ФГАОУ ВО РНИМУ им. Н. И. Пирогова Минздрава России. 

ự Данные о генетическом исследовании, в котором была установлена 

мутация в TSC 1/2.  

Для каждой из групп критериями исключения выступали: 

ự Возраст, выходящий за пределы младшего школьного возрастного 

периода (младше 7 или старше 11 лет). 

ự Отсутствие установленного и подтвержденного диагноза Q85.1-

туберозный склероз. 

ự Отсутствие данных о генетическом исследовании, в котором была 

установлена мутация в гене TSC 1/2.  
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ự Несоблюдение протокола исследования, отказ от участия в 

исследовании на любом из этапов.  

ự Выраженные соматические нарушения на момент обследования, 

исключающие возможность проведения исследования.  

Сформированные группы и их характеристики представлены в таблице 3. 

Таблица 3 Характеристика выборки 

Группа n  Тип мутации  Уровень 

умственного развития  

Экспериментальная 

подгруппа 1 

22 (13 девочек, 9 

мальчиков) 

TSC2 Нормативное и 

задержанное 

психическое развитие 

Контрольная 

подгруппа 1 

15 (7 девочек, 8 

мальчиков) 

TSC1 Нормативное и 

задержанное 

психическое развитие 

Экспериментальная 

подгруппа 2 

19 (6 девочек, 13 

мальчиков 

TSC2 Умственная 

отсталость  

Контрольная 

подгруппа 1 

2 (2 девочки, 0 

мальчиков)  

TSC1 Умственная 

отсталость 

 

Из 58 обследованных детей с диагнозом туберозный склероз, у 71% детей 

установлена мутация в гене TSC2, в 29% случаев – мутация в гене TSC1(рисунок 

7). 

 

Рисунок 7. Частота встречаемости мутаций в генах TSC1/2 среди 

выборки детей с туберозным склерозом 
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В группе детей без умственной отсталости (37 детей) в 59 % случаев 

установлена мутация в гене TSC2, у 41% детей – мутация в гене TSC1 (рисунок 

8). 

 

Рисунок 8. Частота встречаемости мутаций в генах TSC1/2 в группе детей 

с туберозным склерозом с нормативным и задержанным психическим развитием 

В группе детей с туберозным склерозом и сниженным уровнем 

умственного развития (21 человек), у 90% процентов детей    установлена 

мутация в гене TSC2 и только у 10 % детей отмечалась мутация в гене 

TSC1(рисунок 9). 

 

Рисунок 9. Частота встречаемости мутаций в генах TSC1/2 в группе 

детей с туберозным склерозом с умственной отсталостью 
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Анализируя рисунок 9, можно заметить, что в имеющейся выборке детей 

с умственной отсталостью мутация в гене TSC2 отмечается в 90% процентах 

случаях. Осуществление статистического сравнения показателей 

нейропсихологического дефицита по признаку мутирующего гена является 

невозможным ввиду недостаточной количественной репрезентации выборки 

детей с умственной отсталостью и мутацией в гене TSC1. В соответствии с этим, 

различия между показателями и характером нейропсихологического дефицита у 

детей умственной отсталостью с разным типом мутации были определены путем 

подсчета и описательного сравнения средних значений показателей 

сформированности отдельных сфер психического развития в каждой группе, а 

также по средствам качественного анализа.  

С целью исследования нейропсихологического дефицита детей с 

туберозным склерозом с нормативным и задержанным психическим развитием 

была применена батарея методик стандартного нейропсихологического 

обследования, разработанная А.Р. Лурия и адаптированных для детского 

возраста (Глозман Ж.М., Соболева А.Е.) (таблица 4). 

Таблица 4. Характеристика используемых методик 

Исследуемые высшие 

психические функции 

Нейропсихологическая 

проба/методика 

Инструкция 

Праксис позы 

 

Проба на праксис позы 

пальцев. 

«Собери из пальчиков 

такую же фигуру, как и 

я» 

Оральный праксис  Проба на оральный праксис  «Сейчас я буду тебе 

давать задания, а ты 

постарайся выполнить 

их правильно»  

Динамический праксис и 

функции программирования, 

регуляции и контроля за 

протеканием психической 

деятельности 

Кулак-ребро-ладонь «Сейчас я буду 

показывать тебе 

движения. Сначала 

посмотри внимательно, 

постарайся запомнить, а 

потом повтори» 
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Графическая проба на 

динамический праксис 

 Я начну рисовать вот 

такой «заборчик». 

Продолжи его до конца 

строчки. Постарайся не 

отрывать ручку от 

бумаги». 

Исследуемые высшие 

психические функции 

Нейропсихологическая 

проба/методика 

Инструкция 

Межполушарное 

взаимодействие и 

динамический праксис   

 

Проба на реципрокную 

координацию 

«Повторяй за мной» 

 

Функции 

программирования, регуляции 

и контроля за протеканием 

психической деятельности  

Проба условная реакция 

выбора 

«Покажи, где у тебя 

правая рука, а где 

левая?» Когда я постучу 

один раз, ты подними 

правую руку, а когда два 

–подними левую руку.  

Копирование и рисование 

трехмерного изображения. 

Пространственные функции.  

Проба на копирование и 

рисование трехмерного 

изображения. 

«Нарисуй рисунок 

точно так же, как здесь». 

Чтение  Чтение вслух текста «Галка 

и голуби»  

«Прочитай, 

пожалуйста, этот текст» 

Письмо Списывание фразы 

«Мишкины шишки» 

«Перепиши эту 

строчку» 

Исследование 

идеограммного письма  

«Подпиши свой 

рисунок, чтобы я 

понимала кто его 

нарисовал» 

Письмо под диктовку  «У нас сейчас будет 

небольшой диктант. 

Послушай, запомни и 

запиши предложение. Я 

еще раз его повторю, а 

ты пиши» 

Память Исследование слухоречевой 

памяти. Методика 

«Запоминание 10 слов» 

«Сейчас я прочту 10 

слов. Слушать надо 

внимательно. Когда 

закончу читать, сразу же 
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повтори, сколько 

запомнишь.  

Исследование зрительной 

памяти. «Проба на зрительную 

память с узнаванием  

 

 

«Посмотри на эти 

картинки и запомни их 

по порядку, не называя». 

Память  «Запоминание 

трудновербализуемых фигур 

для детей старше 9 лет»  

Посмотри внимательно 

на эти фигурки. Тебе их 

надо запомнить и 

нарисовать в том же 

порядке, как у меня.  

Скажи мне, когда 

запомнишь. 

Нарисуй, какие были 

фигурки». 

Прочность запоминания. 

Отсроченное воспроизведение 

после гетерогенной 

интерференции.  

«Помнишь мы с тобой 

учили слова? Сможешь 

назвать слова, которые 

помнишь?» 

Мышление/интеллект/функ

ции программирования, 

контроля и регуляции за 

протеканием психической 

деятельности 

Проба «Понимание смысла 

рассказа» 

«Внимательно 

послушай рассказ и 

скажи, в чем смысл, чему 

учит этот рассказ». 

Проба «Обобщение и 

исключение понятий» 

«… Подумай и скажи 

какой предмет лишний и 

каким словом можно 

обозначить группу 

остальных предметов?»  

 

Схема нейропсихологического обследования  

1. Установление контакта с ребенком и его родителем. Клинико-

психологическая беседа. 

2. Исследование сферы общих знаний и представлений. Исследование 

ориентировки. Процедура: Обследующий спрашивает у ребенка сколько ему лет, 

как зовут его маму, какой сейчас месяц года, и где ребенок сейчас находится. 

3. Исследование слухоречевой памяти. Методика «Запоминание 10 

слов» Процедура: ребенку предлагается послушать и повторить следующие 

слова: дом, лес, окно, игла, пирог, стол, мяч, хлеб, конь, снег. Фиксируется 
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количество и порядок воспроизведения слов, привнесения, персеверации. 

Стимулы предъявляются ребенку 4 раза. 

4. Исследование зрительного гнозиса и номинативной стороны речи. 

Пробы на опознание реалистичных, наложенных и перечеркнутых изображений. 

Ребёнку предлагаются различные предметные, наложенные и перечеркнутые 

изображения, которые он должен узнать (несколько изображений на одном 

листе) и назвать. В протоколе фиксируются перцептивные и вербальные замены, 

а также импульсивные ответы. 

5. Исследование тактильного гнозиса. Проба на тактильный гнозис. 

Обследующий просит ребенка закрыть глаза. Затем «рисует» обратной стороны 

ручки на тыльной стороне каждой руки ребенка простые геометрические фигуры 

и цифры и просит ребенка, назвать, то, что было изображено. 

6. Исследование акустического гнозиса. Проба на оценку и 

воспроизведение ритмических структур.  

7. Исследование динамического праксиса и функций 

программирования, контроля и регуляции за протеканием психической 

деятельности. Проба Кулак-ребро-ладонь со сменой программы.  В протоколе 

фиксируется возможность усвоения инструкции, серийная организация 

движений, плавность движений, возможность переключиться на другую 

программу. Графическая проба «Забор». Оценивается серийная организация 

движений.  

8. Исследование праксиса позы пальцев. Проба на праксис позы. 

Ребенок последовательно выполняет сначала правой, а затем левой рукой 

предъявляемые позы: 5, 2, 2-5 (коза), 3на2 (крест), 1+3 (кольцо), 4 –5 (зайчик), 

1+4 (кольцо) и тд. 

9. Исследование орального праксиса. Проба на оральный праксис. 

Экспериментатор по вербальной инструкции (при затруднениях показывает сам) 

просит ребенка выполнить последовательно 6 оральных поз. 
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10. Исследование межполушарного взаимодействия и динамического 

праксиса. Проба реципрокная координация.  

11. Исследований функций программирования, регуляции и контроля за 

протеканием психической деятельности. Проба на условную реакцию выбора.  

12. Исследование зрительной памяти. Для детей до 7-9 лет 

предъявляется тест на зрительную память с узнаванием (выбор изображений из 

дистракторов). Для детей старше 9 лет предъявляется проба «Запоминание 

трудновербализуемых фигур». 

13. Исследование понимания логико-грамматических конструкций. 

Ребенку предъявляется проба «Бочки и ящики» 

14. Иследование спонтанной речи. Проба составление рассказа по 

сюжетной картинке. Ребенку предлагается составить рассказ по картине 

«Осторожно» или «Окно». В протоколе фиксируется последовательность 

рассказа, отсутствие или наличие глагольной слабости.  

15. Исследование навыков копирования трехмерного изображения и 

навыков идеограммного письма. Ребенку предлагается скопировать рисунок 

дома с забором и деревом. Затем просим ребенка подписать рисунок своим 

именем и фамилией. Оцениваются метрические, координатные, структурно-

топологические характеристики рисунка. Также учитывается количество 

деталей рисунка, которое должно соответствовать образцу. Также оценивается 

идеограммное письмо.  

16. Исследование понимания речи. Ребенку предлагается повторить 

пары слов с оппозиционными фонемами (голос-колос, забор-собор). Также 

используется проба на понимание слов с картинками, разработанная Ахутиной 

Т.В. 

17. Исследование навыка чтения. Экспериментатор просит ребенка 

прочитать текст «Галка и голуби». 
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18. Исследование мышления. Проба на понимание смысла рассказа 

«Галка и голуби» Просим ребенка пересказать прочитанный им текст и выделить 

то, чему учит рассказ. Проба «4-ый лишний» 

19. Исследование письма под диктовку и списывания. Экспериментатор 

диктует ребенку фразу «Девочка пьет чай» и просит его написать ее. Затем 

просит списать фразу «Мишкины шишки» 

20.  Исследование прочности запоминания. Экспериментатор просит 

ребенка припомнить слова, которые учили в начале. Затем просит снова показать 

изображения среди дистракторов или нарисовать фигуры. 

21. Предоставление обратной связи. 

С целью количественной оценки нейропсихологического дефицита у 

детей младшего школьного возраста с нормативным и задержанным 

психическим развития результаты нейропсихологического обследования были 

переведены в баллы в соответствии с балловой оценкой выполнения каждой 

пробы по 6-бальной шкале, разработанной Глозман Ж.М. В рамках данного 

метода оценивания выделяются следующие баллы:  

● 0 баллов-безошибочное и уверенное выполнение пробы; 

● 0,5 баллов-медленное вхождение в задание; 

● 1 балл-специфические ошибки при выполнении пробы; 

● 1,5 балла-специфические ошибки при выполнении пробы;  

● 2 балла-специфические ошибки при выполнении пробы; 

● 3 балла – невозможность выполнения пробы [15]. 

 Для каждой пробы баллы соотносятся со специфическими нарушениями 

ее выполнения. Показатели выше 1 балла свидетельствуют о наличии 

нейропсихологического дефицита. Подробное описание шкалы количественной 
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оценки данных нейропсихологического обследование представлено в 

приложении В. 

С целью качественной оценки нейропсихологического дефицита и 

возможности применения метода синдромного анализа у детей данной группы 

использовался составленный Ж.М.Глозман список возможных трудностей 

выполнения проб и группировка качественных параметров (симптомов) на 

основе их общей отнесенности к работе той или иной структуры головного мозга 

[15]. 

Для детей со сниженным умственным развитием с целью исследования 

нейропсихологического дефицита использовался метод «Профиль психического 

развития», разработанный Троицкой Л.А. и Малаховой Н.Е. Вывод о наличии 

нейропсихологического дефицита был сделан на основании анализа показателей 

среднего значения сформированности отдельных сфер психического развития 

[52]. 

Диагностическая схема обследования включала в себя беседу с 

родителем, наблюдение за ребенком и проведение ряда нейропсихологических 

проб с целью оценки сформированности следующих сфер психического 

развития: сфера общения, эмоционально-волевая сфера, сфера двигательных 

функций, сфера предметно-конструктивной деятельности, сфера речевой 

деятельности, сфера игровой деятельности, сфера навыков самообслуживания.  

Схема нейропсихологического обследования 

1. Установление контакта с родителем и ребенком.  

2. Наблюдение за ребенком в условиях смоделированной игровой 

деятельности, с целью оценки игровой, эмоциональной-волевой сферы и сферы 

общения. В протоколе фиксировались данные о наличии/отсутствии зрительного 

контакта, о сформированности указательного жеста, об особенностях игровой 

деятельности. Также данные об особенностях развития данных сфер уточнялись 

у родителя ребенка.  
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3. Исследование сферы двигательных функций проводилось по 

средствам наблюдения, беседы с родителем и анализа выполнения ребенком 

пробы на графический праксис (рисование простых геометрических фигур, 

человека). 

4. Исследование предметно-конструктивной деятельности 

осуществлялось по средствам следующих методик: «Доски Сегена», 

«Пирамидка», «Разрезанные картинки», «Методика 4-ый лишний». В протоколе 

фиксировались данные о: сформированности сенсорных эталонов, доступном 

уровне обобщений, сформированности предметно-манипулятивной и 

предметно-конструктивной деятельности. 

5. Исследование речевых функций было осуществлено по средствам 

беседы с родителем, метода наблюдения, анализа реакции ребенка на 

обращенную речь. Также, при сформированной фразовой речи, ребенку 

предъявлялось задание на определение абстрактных понятий (дружба, радость, 

обман). 

6. Исследование навыков самообслуживания осуществлялось путем 

беседы с ребенком или родителем. 

7. Предоставление обратной связи.  

Для количественной оценки нейропсихологического дефицита у детей с 

диагнозом туберозным склерозом и умственной отсталостью применялся метод 

"Профиль психического развития". Согласно критериям оценки в рамках 

данного метода 3 балла свидетельствуют о сформированности определенной 

психической сферы, 0 баллов свидетельствуют о низком уровне развития 

определенной психической сферы [52]. 
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2.2.3. Результаты экспериментального исследования 

нейропсихологического дефицита у детей младшего школьного возраста 

с диагнозом туберозный склероз с учетом генотипа 

Показатели нейропсихологического дефицита и различия между ними у 

детей двух групп, разделенных по признаку мутирующего гена, были выявлены 

при помощи методов описательной статистики (подсчет медиан и средних 

значений  показателей выполнения каждой пробы/показателей 

сформированности каждой из сфер психического развития) и метода 

сравнительного анализа с использованием Критерия U-Манна-Уитни ( в группах 

детей с нормативным и задержанным психическим развитием). В таблице 5 

представлены данные описательной статистики о показателях выполнения 

нейропсихологических проб контрольной и экспериментальной группы детей с 

туберозным склерозом с нормативным и задержанным психическим развитием. 

Показатели выполнения проб отражают количественную характеристику 

нейропсихологического дефицита. Показатели выше 1 балла свидетельствуют о 

наличии нейропсихологического дефицита. 

Таблица 5. Данные описательной статистики в группах детей без 

умственной отсталости 

  Группа  N 
Среднее 

значение  
Медиана  SD SE 

Праксис позы  Tsc-2 22 0.614 0.500 0.616 0.131 

  Tsc-1 15 0.733 0.500 0.776 0.200 

Оральный 

праксис  
Tsc-2 22 0.091 0.000 0.251 0.053 

  Tsc-1 15 0.200 0.000 0.316 0.082 

Динамический 

праксис 
Tsc-2 22 1.614 2.000 0.755 0.161 

  Tsc-1 15 1.200 1.000 0.368 0.095 

Условная 

реакция выбора 
Tsc-2 22 1.386 1.000 0.830 0.177 
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  Tsc-1 15 1.000 1.000 0.463 0.120 

Реципрокная 

координация  
Tsc-2 22 1.091 1.000 1.109 0.236 

  Tsc-1 15 1.100 1.000 0.986 0.254 

Копирование и 

рисование   
Tsc-2 22 1.295 1.500 0.868 0.185 

  Tsc-1 15 1.133 1.000 0.640 0.165 

Зрительный 

гнозис 
Tsc-2 22 0.727 0.500 0.650 0.139 

  Tsc-1 15 0.467 0.500 0.481 0.124 

Акустический 

гнозис 
Tsc-2 22 0.795 0.500 0.648 0.138 

  Tsc-1 15 0.433 0.500 0.530 0.137 

Тактильный 

гнозис 

Tsc-2 22 0.409 0.000 0.648 0.138 

 Tsc-1 15 0.633 0.500 0.667 0.172 

Чтение Tsc-2 22 1.568 1.250 1.147 0.245 

 Tsc-1 15 1.267 1.000 1.083 0.280 

Письмо Tsc-2 22 1.909 1.750 1.065 0.227 

 Tsc-1 15 1.067 0.500 1.223 0.316 

Слухоречевая 

память 

Tsc-2 22 1.727 2.000 0.973 0.207 

 Tsc-1 15 2.100 2.000 0.687 0.177 

Прочность 

запоминания 

Tsc-2 22 1.818 2.000 0.894 0.191 

 Tsc-1 15 2.233 2.000 0.704 0.182 

Зрительная 

память 

Tsc-2 22 0.250 0.000 0.401 0.085 

 Tsc-1 15 0.567 1.000 0.495 0.128 

Понимание 

смысла рассказа 

Tsc-2 22 1.432 1.750 1.038 0.221 

 Tsc-1 15 0.933 1.000 0.729 0.188 

Обобщение и 

исключение 

понятий 

Tsc-2 22 1.000 1.000 0.859 0.183 
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 Tsc-1 15 0.533 0.500 0.611 0.158 

Понимание 

логико-

грамматических 

конструкций 

Tsc-2 22 1.682 2.000 0.780 0.166 

 Tsc-1 15 1.333 2.000 0.900 0.232 

Анализируя средние значения показателей выполнения 

нейропсихологических проб, направленных на оценку сферы движений и 

действий детьми с туберозным склерозом, можно отметить, что наиболее 

высокие показатели отмечаются в пробах на: динамический праксис, 

исследование функций программирования, регуляции и контроля за 

протеканием психической деятельности (проба «Условная реакция выбора»), 

проба на копирование и рисование. При этом необходимо отметить, что у детей 

с мутацией в гене TSC2 показатели выше (рисунок 10). Различия по показателям 

выполнения пробы на динамический праксис являются статистически 

подтвержденными по Критерию U-Манна-Уитни (p = 0,019). 

 

Рисунок 10. Столбчатая диаграмма средних значений показателей 

нейропсихологического дефицита в пробах на сферу движений и действий 
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Прим. к рисунку: * p <0,05 (Критерий U-Манна-Уитни) 

Обращаясь к рисунку 11, где наглядно представлены средние значения 

показателей нейропсихологического дефицита в сфере функций восприятия, 

можно отметить, что в группе детей с мутацией в гене TSC2 наиболее высокие 

показатели отмечаются в двух из трех пробах. Эти данные свидетельствуют о 

том, что детьми этой группы было допущено большее количество ошибок при 

выполнении данных проб (рис.11). Проведенный статистический анализ с 

использованием Критерия U-Манна-Уитни подтверждает выявленные различия 

между показателями выполнения пробы на акустический гнозис детьми с разным 

типом мутации, на уровне значимости (p = 0,041).  

 

Рисунок 11. Столбчатая диаграмма средних значений показателей 

нейропсихологического дефицита в пробах на сферу гностических функций 

Прим. к рисунку: * p <0,05 (Критерий U-Манна-Уитни) 

По результатам анализа средних значений нейропсихологического 

дефицита в сфере речевых функций, можно отметить, что наиболее высокие 

показатели отмечаются в сфере спонтанной речи и в пробе на понимание логико-

грамматических конструкций. У детей с мутацией в гене TSC2 отмечаются более 

высокие показатели по выполнению всех проб, направленных на оценку речевых 
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функций, что свидетельствует о более выраженном нейропсихологическом 

дефиците в сфере речевой деятельности (рис.12). Проведенный статистический 

анализ с использованием Критерия U-Манна-Уитни подтверждает выявленные 

различия между показателями выполнения пробы, оценивающую спонтанную 

речь, детьми экспериментальной и контрольной группы на уровне значимости (p 

= 0,037).  

 

Рисунок 12. Столбчатая диаграмма средних значений показателей 

нейропсихологического дефицита в пробах на сферу речевых функций 

Прим. к рисунку: * p <0,05 (Критерий U-Манна-Уитни) 

Показатели средних значений нейропсихологического дефицита в сфере 

сформированности навыков чтения и письма, указывают на то, что у детей 

экспериментальной группы отмечается более выраженные трудности 

формирования этих сложных речевых навыков (рис.13). На основании 

проведенного статистического сравнительного анализа с использованием 

Критерия U-Манна-Уитни были получены статистически значимые различия (p 

= 0,019) в сфере сформированности навыка письма между показателями 

выполнения данной пробы детьми с разным типом мутации. 
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Рисунок 13. Столбчатая диаграмма средних значений показателей 
нейропсихологического дефицита в пробах на сферу навыков чтения и письма 

Прим. к рисунку: * p <0,05 (Критерий U-Манна-Уитни) 

Анализируя показатели выполнения проб на мнестическую сферу, можно 

отметить, что данная сфера психической деятельности является одной из самых 

уязвимых для детей с туберозным склерозом. В группе детей с мутацией в гене 

TSC1 показатели, свидетельствующие о наличии нейропсихологического 

дефицита выше (рис.14). Различия между показателями в двух группах не 

являются статистически значимыми (на уровне значимости (p <0,05) 

 

Рисунок 14. Столбчатая диаграмма средних значений показателей 

нейропсихологического дефицита в пробах на сферу мнестических функций 
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По результатам анализа средних значений нейропсихологического 

дефицита в сфере мышления, можно отметить, что наиболее высокие показатели 

нарушения мышления присутствуют в группе детей с мутацией в гене TSC2 (рис. 

15). Различия между показателями в двух группах не являются статистически 

значимыми (на уровне значимости p <0,05). 

 

Рисунок 15. Столбчатая диаграмма средних значений показателей 

нейропсихологического дефицита в пробах на сферу мышления 

В таблице 6 представлены данные о полученных статистически значимых 

различиях по показателям выполнения отдельных проб межу группами детей с 

генотипами, включающими разные типы мутаций. 

Таблица 6. Результаты сравнительного анализа показателей 

нейропсихологического дефицита критерием U-Манна-Уитни 

Т-критерий для независимых групп  

          U df p 
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Динамический праксис  99.500    0.019  

Примечание.  U-критерий Манна-Уитни. 

Примечание.  Для всех критериев альтернативная гипотеза указывает, что группа Tsc-1 

является меньше, чем группа Tsc-2. 

На рисунке 16 наглядно представлены статистически значимые различия 

между показателями нейропсихологического дефицита у детей с разным типом 

мутирующего гена. 

 

Рисунок 16. Столбчатая диаграмма медиан показателей 

нейропсихологического дефицита в пробах, где были обнаружены 

статистически значимые различия по средствам критерия U-Манна-Уитни 

С целью выявления взаимосвязей между показателями выполнения 

нейропсихологических проб и методик в экспериментальной и контрольной 

группе был применен метод корреляционного анализа. Была выявлена 

взаимосвязь между показателями выполнения отдельных нейропсихологических 

проб в каждой из групп.   
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В группе детей с генотипом, включающим мутацию в гене TSC2,  были 

выявлены статистически значимые взаимосвязи между показателями 

динамического праксиса и зрительного восприятия  ( r=0,691;  p < 0.001), 

динамического праксиса и условной реакции выбора (r=0,665;  p < 0.001),   

динамического праксиса и пониманием смысла рассказа (  r=0,745;  p < 0.001 ), 

динамического праксиса и спонтанной речи ( r=0,569; p=0.006) зрительным 

восприятием и обобщением и исключением понятий (  r=0,654;  p < 0.001  ), 

условной реакцией выбора и обобщением и исключением понятий (r=0,713;  p < 

0.001 ), условной реакцией выбора и пониманием смысла рассказа ( r=0,709;  p < 

0.001  ), обобщением и исключением понятий и пониманием смысла рассказа 

(r=0,814;  p < 0.001 ), письмом и обобщением и исключением понятий(r=0, 591;  

p=0.004), чтением и письмом  ( r=0,750;  p < 0.001 ), между письмом и прочностью 

запоминания (  r=0,743;  p < 0.001 ), между прочностью запоминания и чтением (   

r=0,696;  p < 0.001 ), прочностью запоминания и слухоречевой памятью ( r=0,843 

; p < 0.001 письмом и слухоречевой память ( r=0,652 ; p < 0.001) 

Взаимосвязи между показателями графически представлены на рисунке 17 

         
Рисунок 17. Корреляционная плеяда для фактора «Мутация в гене TSC-2». ДП – динамический 

праксис; ЗрГн – зрительный гнозис; ОбИс – обобщение и исключение понятий; УслР – 

условная реакция выбора; ПонР – понимание смысла рассказа; П – письмо; Ч – чтение; ПрЗап 

– прочность запоминания; СпР – спонтанная речь; СРП – слухоречевая память. 
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В группе детей с мутацией в гене TSC1 также   были выявлены 

статистически значимые взаимосвязи между показателями между показателями 

чтения и письма ( r=0,783;  p < 0.001), письмом и обобщение и исключение 

понятий ( r=0,895;  p < 0.001), письмом и реципрокной координацией ( r=0,738; 

p=0.002), обобщением и исключением понятий и реципрокной координацией (  

r=0,672; p=0.006), чтением и реципрокной координацией ( r=0,882; p< 0.001), 

чтением и слухоречевой памятью ( r=0,726; p= 0.002), слухоречевой памятью и 

пониманием смысла рассказа ( r=0,705; p= 0.003), слухоречевой памятью и 

прочностью запоминания (r=0,748; p= 0.001), копированием и рисованием и 

реципрокной координацией (r=0,616; p= 0.015), называнием и письмом (r=0,608; 

p= 0.016) Взаимосвязи между показателями графический представлены на 

рисунке 18. 

 

Рисунок 18. Корреляционная плеяда для фактора «Мутация в гене TSC-

1». П – письмо; Ч – чтение; ОбИс – обобщение и исключение понятий; СлРП – 

слухоречевая память; ПрЗап – прочность запоминания; ПонР – понимание 

смысла рассказа; КопРис – копирование и рисование, РецК-реципрокная 

координация, Наз-называние 
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По средствам выделения качественных параметров 

(нейропсихологических симптомов) и анализа их группировки на основе их 

общей отнесенности к работе той или иной структуры головного мозга, был 

выделен ведущий функциональный дефицит или несформированность в каждой 

из групп.  

В основе выявленных нейропсихологических симптомов и трудностей 

выполнения ряда нейропсихологических проб в группе детей с генотипом, 

содержащим мутацию в гене TSC2, лежит   функциональная 

несформированность префронтальных отделов головного мозга и 

функциональная дефицитарность базально-лобных и глубинных отделов 

головного мозга (рисунок 19). 

 

Рисунок 19. Частота встречаемости функциональной дефицитарности 

и несформированности определенных отделов головного мозга у детей с 

мутацией в гене TSC2. БЛ,Г-базально-лобные, глубинные отделы; В-височные 

отделы; Т-теменные отделы; ЗБ-заднелобные отделы; ПБ-переднелобные 

отделы; ТПО-теменно-височно-затылочные отделы 

https://rsmu.ru/


Коррекция нейропсихологического дефицита у детей 
с различным генотипом туберозного склероза 

Коллектив 
авторов 

 

 

https://rsmu.ru/ 153 

 

Выявленные нейропсихологические симптомы и трудности выполнения 

ряда нейропсихологических проб в группе детей с мутацией в гене TSC1 

обусловлены функциональной дефицитарностью базально-лобных и глубинных 

отделов и несформированностью височных отделов головного мозга (рисунок 

20). 

 

Рисунок 20. Частота встречаемости функциональной дефицитарности 

и несформированности определенных отделов головного мозга у детей с 

мутацией в гене TSC1. БЛ,Г-базально-лобные, глубинные отделы; В-височные 

отделы; Т-теменные отделы; ЗБ-заднелобные отделы; ПБ-переднелобные 

отделы; ТПО-теменно-височно-затылочные отделы 

С целью определения показателей и характера нейропсихологического 

дефицита у детей младшего школьного возраста с туберозным склерозом и 

умственной отсталостью использовались методы описательной статистики 

(подсчет средних значений показателей сформированности каждой из сфер 

психического развития). Применение метода сравнительного статистического 

анализа с целью определения различий между показателями 

нейропсихологического дефицита с учетом разного генотипа — оказалось 

нецелесообразным ввиду низкой количественной характеристики выборки. С 
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целью сравнения показателей и характера нейропсихологического дефицита у 

детей со сниженным уровнем умственного развития, мы обращались к 

описательному сравнению средних значений показателей сформированности 

каждой из сфер психического развития, а также к методу качественного анализа.  

В таблице 7 представлены данные описательной статистики о 

показателях сформированности сфер психического развития для контрольной и 

экспериментальной группы детей с туберозным склерозом с умственной 

отсталостью. Показатели несформированности сфер психического развития 

отражают количественную характеристику нейропсихологического дефицита. 

Показатели ниже 3 баллов свидетельствуют о наличии нейропсихологического 

дефицита.  

Таблица 7. Данные описательной статистики в группах детей с 

умственной отсталостью 

  Группа N Среднее SD 

Сфера общения  Tsc-2  19  1.368  0.684  

   Tsc-1  2  2.000  0.000  

Эмоционально-волевая 

сфера 

 Tsc-2  19  1.684  0.671  

   Tsc-1  2  1.500  0.707  

Двигательные функции   Tsc-2  19  1.263  0.562  

   Tsc-1  2  1.500  0.707  

Предмет.-констр. 

деятельность 

 Tsc-2  19  0.789  0.787  

   Tsc-1  2  1.000  1.414  

Речевая деятельность   Tsc-2  19  1.000  0.667  

   Tsc-1  2  1.000  0.000  

Игровая деятельность   Tsc-2  19  1.158  0.765  
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Анализ средних значений сформированности каждой из сфер 

психического развития у детей со сниженным уровнем психического развития 

указывает на то, что у детей данной группы вне зависимости от типа мутации 

отмечается недоразвитие всех сфер психического развития. У детей с мутацией 

в гене TSC2 отмечаются более сниженные показатели в игровой, предметно-

конструктивной, двигательной сферах, а также в сфере общения (рисунок 21). 

 

Рисунок 21. Столбчатая диаграмма средних значений показателей 

сформированности основных сфер психического развития 

2.2.4. Обсуждение и интерпретация результатов экспериментального 

исследования нейропсихологического дефицита у детей младшего 

школьного возраста с диагнозом туберозный склероз с учетом генотипа 

В результате проведенного эмпирического исследования были оценены и 

проанализированы показатели выполнения нейропсихологических проб и 

показатели сформированности основных сфер психического развития у детей с 

туберозным склерозом. Выявленные показатели свидетельствуют о нарушении 

1,368

1,684

1,263

1

0,789

1,158

1,158

2

1,5

1,5

1

1

1

1,5

0 0,5 1 1,5 2 2,5

Сфера общения 

Эмоционально-волевая сфера 

Двигательные функции

Речевые функции

Предметно-конструктивная деятельность 

Навыки самоосблуживания 

Игровая деятельность 

Сформированность сфер психического 

развития у детей с туберозным склерозом и 

умственной отсталостью

TSC1 TSC2

   Tsc-1  2  1.500  0.707  

Навыки самообслуживания   Tsc-2  19  1.158  1.068  

   Tsc-1  2  1.000  0.000  

https://rsmu.ru/


Коррекция нейропсихологического дефицита у детей 
с различным генотипом туберозного склероза 

Коллектив 
авторов 

 

 

https://rsmu.ru/ 156 

 

ряда высших психических функций вследствие функциональной 

дефицитарности и функциональной несформированности определенных 

структур головного мозга.  Так, в выборке детей с туберозным без умственной 

отсталости, в соответствии со шкалой бальной оценки выполнения 

нейропсихологических проб по Ж.М. Глозман, у детей контрольной и 

экспериментальной группы обнаруживаются нарушения в различных 

психических функциях. У детей обеих групп нейропсихологический дефицит 

(значение средних показателей согласно бальной оценке Глозман больше 1 

балла) проявляется в следующих пробах и параметрах высших психических 

функций: динамический праксис, реципрокная координация, условная реакция 

выбора, копирование и рисование, спонтанная речь, понимание логико-

грамматических конструкций, чтение, письмо, слухоречевая память, прочность 

запоминание, понимание смысла рассказа, обобщение и исключение понятий 

[15]. 

По результатам сравнения показателей двух групп (группы детей с 

мутацией в гене TSC2 и TSC1) по средствам использования непараметрического 

критерия Манна-Уитни были выявлены статистически значимые различия (на 

уровне значимости p <0,05) между показателями проб, оценивающих функции 

динамического праксиса, акустического гнозиса, спонтанной речи (внутреннее 

программирование высказывания) и сформированность навыка письма. 

Анализируя данные описательной статистики, можно отметить, что в группе 

детей с мутацией в гене TSC2 показатели выполнения данных проб выше, что 

свидетельствует о большем количестве ошибок и соответственно о более 

выраженном нейропсихологическом дефиците в функциях, исследуемых 

данными пробами.  

По результатам корреляционного анализа была выявлена взаимосвязь 

между показателями выполнения отдельных нейропсихологических проб в 

каждой из групп.   
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Ведущий функциональный дефицит или несформированность 

определенных отделов головного мозга в каждой из групп были выделены при 

помощи качественного анализа по средствам выделения нейропсихологических 

симптомов и анализа их группировки на основе их общей отнесенности к работе 

той или иной структуры головного мозга. Детям с генотипом, содержащим 

мутацию в гене, кодирующим белок туберин, свойственна функциональная 

несформированность префронтальных отделов головного мозга и 

функциональная дефицитарность базально-лобных и глубинных отделов 

головного мозга. Детям с генотипом, содержащим мутацию в гене, кодирующим 

белок гамартин,  свойствена функциональная дефицитарность базально-лобных 

и глубинных отделов и несформированность височных отделов головного мозга. 

Таким образом, объединяя результаты качественного анализа, анализа 

данных описательной статистики, результаты корреляционного анализа и 

результаты сравнения двух групп, мы можем описать характер 

нейропсихологического дефицита для детей с мутацией в гене TSC1 и TSC2. 

В группе детей с мутацией в гене TSC2 более высокие показатели, 

соответствующие нейропсихологическому дефициту, отмечаются в пробах, 

исследующих следующие функции: динамический праксис, функции 

программирования, регуляции и контроля за протеканием психической 

деятельности, навыки копирования и рисования, речь, понимание 

пространственных характеристик, выраженных в речи, чтение и письмо, 

процессы мышления. В пробах на акустический и зрительный гнозис у детей 

данной группы также отмечаются более высокие показатели, однако среднее 

значение бальной оценки в этом случае не достигает 1 балла, что не 

свидетельствует о наличии нейропсихологического дефицита в рамках функции, 

исследуемой пробой, однако свидетельствует либо об удлиненном периоде 

вхождения в задание, либо о наличии единичных импульсивных ошибок.  

 Выявленные взаимосвязи между показателями выполнения проб в 

экспериментальной группе (на уровне значимости p <0.001 и p <0.01) указывают 
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на обусловленность их выполнения общими нейропсихологическими факторами 

или нарушением определенных нейропсихологических факторов.  

Взаимосвязь между показателями  выполнения проб направленных на 

оценку  функций третьего функционального блока мозга и зрительного гнозиса,  

на оценку функций третьего функционального блока мозга и проб, оценивающих 

процессы мышления, включая пробу понимание смысла рассказа, на оценку  

функций третьего функционального блока мозга и речь, включая навыки письма, 

на наш взгляд указывает на то, что выполнение данных проб во многом 

реализуется за счет фактора программирования, регуляции и контроля за 

протеканием психической деятельности. Соответственно ошибки при 

выполнении проб на зрительный гнозис, нейропсихологический дефицит в 

пробах на понимание смысла рассказа, обобщение и исключение понятий, 

письмо могут быть объяснены функциональной несформированностью 

переднелобных отделов головного мозга.  Трудности формирования навыков 

письма у детей данной группы могут объяснены дефицитом психологического 

уровня письма, как функциональной системы, который решает задачи 

формирования мотивов, интереса к письменной речи, смыслового содержания 

информации [34; 38; 57]. 

 Мозговым субстратом данного уровня также являются переднелобные 

отделы головного мозга.  

Взаимосвязь между чтением и письмом, прочностью запоминания и 

письмом, письмом и слухоречевой памятью, прочностью запоминания и 

чтением, на наш взгляд указывает на то, что трудности формирования таких 

сложных форм речевой деятельности, как чтение и письмо, у детей данной 

группы может быть связано с дефицитом нейродинамического компонента и 

особенностями переработки и хранения слухоречевой информации. Ахутина 

Т.В. и Агрис А.Р. отмечают, что дефицит активационных (нейродинамических) 

компонентов деятельности является наиболее часто встречающимся 
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нейропсихологическим симптомом среди детей с трудностями освоения навыков 

чтения и письма [1;5]. 

По результатам статистического, корреляционного и  качественного 

анализа с учетом анализа поведения детей с мутацией в гене TSC2 в ситуации 

нейропсихологического обследования был выделен нейропсихологический 

дефицит соответствующий несформированности  функций программирования, 

регуляции и контроля за протеканием психической деятельности, нарушениями 

речи, преимущественной бедностью речи, трудностями понимания 

пространственных отношений, выраженных  в речи,  несформированностью 

навыков чтения и письма, сниженным объемом  слухоречевой памяти, низкой 

прочностью запоминания, нарушениями в сфере абстрактно-логического 

мышления, импульсивностью психической деятельности, полевым поведением, 

недостаточным запасом общих знаний и представлений.  

Анализируя сохранные и ресурсные для коррекционных вмешательств 

психические функции детей с туберозным склерозом с мутацией в гене TSC2, 

можно отметить следующие функции: зрительная память, фонематический слух, 

первично сохранные гностические функции, кинестетический мануальный и 

оральный праксис.  

Таким образом, нейропсихологический дефицит у детей младшего 

школьного возраста с генотипом, содержащим мутацию в гене TSC2, вызван 

синдромами функциональной несформированности префронтальных отделов 

головного мозга и функциональной дефицитарности базально-лобных и 

глубинных отделов головного мозга.  

Стоит отметить, что переднелобные отделы головного мозга и 

соответственно фактор программирования, регуляции и контроля за 

протеканием психической деятельность   активно развиваются в период с 

младшего школьного возраста до возраста ранней юности [36, с.56]. 
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 Более грубый нейропсихологический дефицит у детей с туберозным 

склерозом с мутацией в гене TSC2 объясняется более сильной инактивацией 

белка опухолевого супрессора туберина, что приводит к аномальной активации 

mTORС1. Данный механизм в свою очередь обуславливает возникновение 

большего числа опухолей. Этим механизмом может быть объяснен более 

высокий риск трансформации специфических новообразований головного мозга 

детей с туберозным склерозом из субэпендимальных узлов в субэпендимальную 

гигантоклеточную астроцитому (СЭГА). СЭГА – гамартома, расположенная у 

отверстия Монро, более 5 мм в диаметре. Рост гамартомы может нарушать 

циркуляцию спинномозговой жидкости [24]. 

Нарушения ликворообращения рассматривается в нейропсихологии, как 

нарушение общемозгового нейропсихологического фактора. Лурия А.Р. 

отмечает, что в некоторых случаях при нарушении общемозговых факторов 

обеспечения психических процессов (например, при грубом нарушении 

ликворообращения) возникает комплекс симптомов, в определенной мере 

сходных с симптомами поражения префронтальных отделов мозга [33]. 

Базально-лобный и глубинный функциональный дефицит объясняется уровнем 

расположения новообразования головного мозга. 

В группе детей с генотипом, характеризующимся наличием мутации в 

гене TSC1, показатели, соответствующие нейропсихологическому дефициту, 

отмечаются при выполнении проб, оценивающих сферу мнестических процессов 

и пробы реципрокная координация. 

В этой группе также   были выявлены статистически значимые 

взаимосвязи (на уровне значимости p <0.001 и p <0.01) между показателями 

выполнения ряда проб.  

Взаимосвязь между показателями чтения и слухоречевой памяти, 

слухоречевой памяти и пониманием смысла рассказа, слухоречевой памяти и 

прочностью запоминания, на наш взгляд, указывает на то, что выполнение 

данных проб во многом реализуется за счет процессов переработки и хранения 
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слухоречевой информации. Именно нарушения объема слухоречевой памяти и 

нестойкость слухоречевых следов определяет трудности формирования навыка 

чтения и трудности понимания рассказа, предъявленного ребенку на слух [18, с. 

12-14]. Стоит отметить, что у детей с мутацией в гене TSC2 трудности 

понимания смысла рассказа были связаны с нарушением другого 

нейропсихологического фактора – фактора программирования, регуляции и 

контроля за протеканием психической деятельности. 

Взаимосвязь между показателями чтения и письма, чтения и реципрокной 

координацией, письма и реципрокной координацией, письмом и обобщением и 

исключением понятий, обобщением и исключением понятий, письмом и 

называнием, реципрокной координацией и копированием и рисованием, на наш 

взгляд, указывает на то, что выполнение данных проб во многом осуществляется 

посредством функций межполушарного взаимодействия. Проба на реципрокную 

координацию чувствительна к процессам межполушарного взаимодействия. 

Семенович А.В. отмечает, что детям с несформированностью межполушарных 

взаимодействий свойственно обилие реверсий, что может проявляться в пробах 

на копирование и рисование, использование различных стратегий решения 

интеллектуальных задач, что приводит к выделению детьми несущественных 

признаков предметов [46]. 

Нарушение межполушарного взаимодействия на наш взгляд осложняет 

процессы формирования навыков чтения и письма. Межполушарное 

взаимодействие обеспечивает распределение функций между двумя 

полушариями головного мозга. Чтение и письмо, как высшие психические 

функции представляют собой сложные функциональные системы, состоящие из 

нескольких звеньев, обеспечивающих работу данных систем. Bakker и 

соавторами показали, что обучение чтению опирается на процесс 

межполушарного смещения активности от правого полушария к левому по мере 

изменения стратегии чтения. Автор предположил, что на начальных этапах 

чтение в большей степени опирается на функции правого полушария, является 
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перцептивным процессом, связанным с симультанной переработкой 

информации. В последующем возникает «чтение с пониманием прочитанного», 

которое в большей степени осуществляется за счет функций и процессов левого 

полушария. Возможно, ввиду нарушения межполушарного взаимодействия, у 

детей нарушается процесс распределения и объединений функций между 

полушариями, реализуемых в навыке чтения [60]. 

Ряд отечественных исследователей в области детской нейропсихологии 

также отмечают взаимосвязь между процессами чтения и межполушарных 

взаимодействий [45;55]. 

По результатам статистического, корреляционного и качественного 

анализа с учетом анализа поведения детей с мутацией в гене TSC1 в ситуации 

нейропсихологического обследования был выделен нейропсихологический 

дефицит представленный сниженным объемом  слухоречевой памяти, низкой 

прочностью запоминания, нарушениями в сфере динамического праксиса, 

трудностями копирования и рисования, трудностями понимания логико-

грамматических конструкций, несформированным межполушарным 

взаимодействием,  нарушениями нейродинамического компонента психической 

деятельности.  

В группе детей с мутацией в гене TSC1 были выделены сохранные 

психические функции, которые могут стать ресурсными для осуществления 

коррекционных вмешательств: сохранный кинестетический мануальный и 

оральный праксис, сохранная и сформированная спонтанная речь, 

сформированные операции абстрактно-логического мышления, приближенные к 

сохранным и сформированным функции программирования и контроля.  

Таким образом, нейропсихологический дефицит у детей младшего 

школьного возраста с мутацией в гене TSC1 связан с функциональной 

дефицитарностью базально-лобных и глубинных отделов головного мозга, 

включая недостаточность мозолистого тела, и функциональной 

несформированностью височных отделов головного. Стоит отметить, что 
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возраст младшего школьного периода является сензитивным для развития 

межполушарного взаимодействия.  

Выявленный нейропсихологический дефицит в данной группе менее 

выражен и качественно отличается от нейропсихологического дефицита в группе 

детей с мутацией в гене TSC1. Нарушения в сфере межполушарного 

взаимодействия могут быть объяснены симптомами эпилепсии и расположением 

субэпендимальных узлов (СЭУ).  СЭУ чаще всего локализуются в стенках 

боковых желудочков.  Каждый боковой желудочек включает в себе передний 

(лобный) рог, тело (центральная часть), задний (затылочный) и нижний 

(височный) рога. Задний рог граничит с волокнами мозолистого тела сверху и 

снаружи. Боковой рог граничит с участками височных долей [17, с.96].  

 Таким образом несформированность височных отделов и 

дефицитарность базально-лобных и глубинных структур объясняется 

расположением и влиянием СЭУ на корковые отделы головного мозга. 

В группе детей с умственной недостаточностью, у 19 детей из 21 

отмечается мутация в гене TSC2. Это подтверждает данные клинических 

рекомендаций по диагностике и лечению туберозного склероза у детей о том, что 

мутация в гене TSC2 чаще приводит к возникновению умственной отсталости 

[22]. 

По результатам анализа средних показателей сформированности каждой 

из сфер психического развития было выявлено, что у детей с туберозным 

склерозом младшего школьного возраста с диагнозом умственная отсталость 

отмечается недоразвитие всех сфер психического развития. Для детей данной 

группы характерна аспонтанность психической деятельности, 

нецеленаправленность деятельности, несформированность фразовой речи, 

несформированность сенсорных эталонов, несформированность сюжетно-

ролевой игры, выраженные поведенческие расстройства. Из 21 обследованного 

ребенка с туберозным склерозом и умственной отсталостью у 19 детей 

отмечалась мутация в гене TSC2. Ввиду недостаточной количественной 
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репрезентации выборки детей с умственной отсталостью и мутацией в гене TSC1 

статистический сравнительный анализ показателей сформированности сфер 

психического развития по признаку мутирующего гена – был недоступен. По 

результатам анализа средних значений показателей сформированности сферы 

психического развития было выявлено, что у детей с мутацией в гене TSC2 

отмечаются более низкие показатели сформированности следующих сфер: 

игровая сфера, предметно-конструктивная сфера, сфера общения и сфера 

двигательных функций.  Наибольший разница между показателями средних 

значений отмечается в сфере общения. Это может объяснено тем, что при 

мутации в гене TSC2 чаще отмечаются расстройства аутистического спектра, 

одним из симптомов которых являются нарушения коммуникативной сферы.  

2.3. Программа методических и практических рекомендаций 

для клинических психологов по составлению и применению 

коррекционно-развивающей программы, направленной на коррекцию и 

компенсацию нейропсихологических нарушений у детей младшего 

школьного возраста с туберозным склерозом  

2.3.1. Методологические основания коррекционно-развивающей 

программы, направленной на коррекцию и компенсацию 

нейропсихологических нарушений у детей младшего школьного возраста с 

туберозным склерозом 

Практическим результатом данного исследования является разработка 

рекомендаций по составлению и реализации коррекционно-развивающей 

программы, направленной на развитие выявленных дефицитарных и 

несформированных функций у детей младшего школьного возраста с диагнозом 

туберозный склероз с учетом особенностей заболевания. Предложенная 

коррекционная программа реализуется медицинскими психологами в рамках 

работы с детьми младшего школьного возраста с туберозным склерозом. 

Учитывая тот факт, что у детей туберозным склерозом с разным 

генотипом отмечаются как синдромы функциональной несформированности, 

так и синдромы функциональной дефицитарности, мы предлагаем комплексную 

нейропсихологическую коррекцию и абилитацию, мишени которой будут 
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связаны, как с функциональной активацией глубинных и подкорковых 

образований, так и с формированием адекватного функционирования корковых 

отделов головного мозга.  

Методологическими и методическими основаниями коррекционно-

развивающей программы является база современной нейропсихологической 

коррекции и реабилитации, разработанная как отечественными, так и 

зарубежными авторами, среди которых Л.С. Выготский, А.Р. Лурия, 

Т.В. Ахутина, Семенович А.В., Глен Доман, K. Гольдштейн, О. Зангвилл, 

Дж. Иванс, Чарльз Ферстер, Т. Финей.  

Данная коррекционно-развивающая программа включает в себя 

сочетание методов замещающего онтогенеза (Семенович А.В.), метода 

безошибочного обучения (Чарльз Ферстер), методов развития познавательных 

функций (Ахутина Т.В.), метода глобального чтения Домана (Глен Доман), а 

также обучение метакогнитивным стратегиям (Т.Финей). 

Метод замещающего онтогенеза является одним из основных методов 

развития и коррекции высших психических функций у детей. Коррекция и 

развитие психических функций осуществляется за счет активизации 

возможностей пластичности мозга. Основной принцип данного метода: 

планомерное ретроспективное воспроизведение тех периодов развития ребенка, 

которые по тем или иным причинам не были полностью освоены [47]. У детей с 

туберозным склерозом ввиду ранних проявлений симптомов заболевания, 

включая ранний дебют эпилептических приступов, ряд периодов раннего 

развития не был пройден.  

Также в основе коррекционно-развивающей программы лежат положения 

холистического подхода к реабилитации высших психических функций и 

зарубежного нейропсихологического подхода к реабилитации (К.Гольдштейн, 

О.Зангвил, Дж.Иванс) [61;69;70;78;80]. 
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Идеи Гольдштейна об ориентированности 

реабилитационного/коррекционного процесса на реальную жизнь воплощаются 

в учете социальных факторов, в решении и предотвращении проблем, с 

которыми ребенок и родитель сталкиваются в повседневной жизни, ввиду 

нейропсихологического дефицита [70]. 

Дж. Иванс в своих работах продолжает идеи К. Гольдштейна и отмечает, 

что реабилитация должна затрагивать не только когнитивную сферу, но и 

поведенческую и эмоциональную [69]. 

Коррекционный и реабилитационный процесс строится с учетом степени 

тяжести нарушений, в соответствии с которыми определяются 

стратегии/принципы реабилитации: компенсация, замещение или прямое 

переобучение [80]. 

Для коррекции более выраженного нейропсихологического дефицита у 

детей с туберозным склерозом и с целью адаптации этих детей к повседневной 

жизни рекомендуется использовать метод безошибочного обучения и внешние 

компенсаторные стратегии [65]. 

Для коррекции менее выраженного нейропсихологического дефицита 

рекомендуется использовать методы обучения метакогнитивным стратегиям и 

внутренние компенсаторные стратегии [64].  

По результатам исследования было выявлено, что у детей с туберозным 

склерозом крайне выражены нарушения слухоречевой памяти и трудности 

формирования навыков чтения, при этом зрительная память остается ресурсной 

психической функцией, в соответствии с этим, с целью формирования навыка 

чтения рекомендуется использовать метод глобального чтения Глена Домана 

[21;53]. 

В рамках коррекционно-развивающей программы для детей с тяжелым 

генетическим заболеванием на наш взгляд крайне важно учитывать 

биологические и социальные факторы, оказывающих влияние на психическое 
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развитие и нейропсихологический дефицит каждого конкретного ребенка. При 

подборе отдельных методов и методик коррекции необходимо учитывать 

противопоказания, вызванные симптомами заболевания.   

 Важно учитывать и использовать сохранные звенья высших психических 

функций, как функциональных систем в процессе коррекционной работы. 

Коррекционно-развивающая программа должна комплексно охватывать 

все сферы психического развития, отрабатывать, решать и предотвращать 

проблемы, с которыми ребенок и родитель сталкиваются в повседневной жизни, 

ввиду нейропсихологического дефицита. Программа также должна учитывать 

факторы окружающей среды.  

Процедура коррекционно-развивающих занятий должна требовать от 

ребенка минимальных усилий, ввиду избегания истощения и гипервозбуждения 

нервной системы, соответствовать ведущей деятельности и интересам ребенка. 

В соответствии с подходом «Цели по SMART» цели коррекционно-

развивающей программы должны быть конкретными, достижимыми, 

измеримыми, соответствовать личным целям, установленными временными 

рамками [62, p. 352–361]. 

2.3.2. Рекомендации по целям, задачам, содержанию и организации 

коррекционно-развивающей программы, направленной на коррекцию и 

компенсацию нейропсихологических нарушений у детей младшего 

школьного возраста с туберозным склерозом  

С опорой на проведенное эмпирическое исследование нами была 

разработана программа коррекции, развития и формирования выявленных 

несформированных и дефицитарных психический функций.  

Цель программы: формирование и развитие высших психический 

функций, коррекция и компенсация нейропсихологического дефицита детей 

младшего школьного возраста с диагнозом туберозный склероз.  

 

https://rsmu.ru/


Коррекция нейропсихологического дефицита у детей 
с различным генотипом туберозного склероза 

Коллектив 
авторов 

 

 

https://rsmu.ru/ 168 

 

Задачи коррекционной программы:  

1. Изучить биологические и средовые факторы, оказывающие влияние 

на психическое развитие и нейропсихологический дефицит ребенка в каждом 

конкретном случае. 

2. Провести первичную диагностику актуального уровня развития 

высших психических функций детей младшего школьного возраста с диагнозом 

туберозный склероз. 

3. Выявить нарушенные и сохранные психические функции. 

4. Проанализировать биологические факторы и факторы окружающей 

среды ребенка, сдерживающие и ограничивающие факторы коррекционной 

работы. 

5. Сформировать цели коррекции по системе SMART. 

6. Определить степень необходимости использования метода 

безошибочного обучения. 

7.   Составить комплексную программу коррекции высших 

психических функций детей с туберозным склерозом, основываясь на 

результатах первичной диагностики, факторов окружающей среды, 

медицинских противопоказаний к определенным методам коррекции и тд. 

8. Стабилизация и активизация энергетического потенциала 

организма. 

9.   Развитие навыков программирования, регуляции и контроля за 

протеканием психической деятельности.  

10. Развитие мнестических процессов, преимущественно в 

слухоречевой модальности. 

11. Формирование навыков письма.  

12. Формирование навыков чтения по методу Г.Домана.  
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13. Комплексно развить речевые функции. 

14.  Оценить результаты коррекционно-развивающих занятий. 

Данная программа может быть использована медицинскими психологами 

в рамках работы с детьми с туберозным склерозом 7-11 лет – пациентами 

неврологической клиники. Реализация данной программы осуществляется 

медицинским психологом в условиях стационара и амбулатории 

психоневрологического отделения.  

В качестве нейропсихологических диагностических методов 

рекомендуется использовать метод стандартного нейропсихологическое 

обследования Лурия А.Р., адаптированный для детского возраста Глозман Ж.М. 

«Нейропсихологическое обследование качественная и количественная оценка 

данных» [15]. 

Мишени коррекционной программы: способность активно заниматься и 

обучаться в течении 45 минут, программировать, регулировать и контролировать 

целенаправленную деятельность, запоминать нормативный для возраста объем 

слухоречевой информации, умение писать, умение читать, способность 

программировать речевое высказывание, говорить плавно, обладать 

соответствующему возрасту запасом общих представлений и навыков.  

Продолжительность одного занятия составляет 60 минут. Реализация 

программы занимает 2 месяца, занятия проводятся 2 раза в неделю. По 

результатам каждого занятия родителям и лечащему врачу преподносится 

обратная связь от медицинского психолога. 

Этапы программы коррекции  

1. Подготовительный этап. Перед проведением непосредственно 

диагностического этапа медицинскому психологу необходимо изучить 

биологические и средовые факторы, оказывающие влияние на психическое 

развитие ребенка. Медицинскому психологу рекомендуется изучить историю 

болезни ребенка, побеседовать с лечащим врачом-неврологом, выяснить 
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ключевые биологические факторы психического развития. Средовые факторы 

уточняются у родителя и ребенка в процессе клинико-психологической беседы.   

2. Диагностический этап. На данном этапе проводится диагностика 

исходного уровня развития высших психический функций у детей с туберозным 

склерозом. Рекомендуется использовать классические диагностические 

материалы, разработанные в рамках Отечественной нейропсихологии детского 

возраста.  После завершения процедуры диагностики медицинскому психологу 

необходимо выделить дефицитарные и несформированные психические 

функции, а также ресурсные звенья психических функций, как функциональных 

систем.  

3. Этап составления коррекционно-развивающего маршрута. На 

данном этапе психолог анализирует биологические факторы (наличие или 

отсутствие эпилепсии, характер эпилептических приступов при наличии 

эпилепсии, структурные изменения головного мозга, наличие или отсутствие 

перенесенных черепно-мозговых травм и операций, данные о пренатальном, 

перинатальном и постнатальном этапе развития, особенности состояния 

органных систем). Также анализируются средовые факторы (возраст, программа 

обучения, социальный статус семьи, наличие или отсутствие 

психотравмирующей ситуации в жизни, опыт занятий с логопедом, 

дефектологом, нейропсихологом и тд.) На основании проанализированных 

данных делается вывод о безопасности использования отдельных методов 

коррекции, также выделяются сферы жизнедеятельности, продуктивному 

протеканию которых препятствует нейропсихологический дефицит. 

Формируются цели коррекционной работы в соответствии с системой «Цели по 

SMART». На основании анализа степени тяжести нейропсихологического 

дефицита принимается решение о целесообразности использования метода 

безошибочного обучения. Выделенные мишени коррекции обсуждаются с 

лечащим врачом и родителем ребенка. 
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4. Коррекционный этап. Нейропсихологическая коррекция направлена 

на развитие высших психических функций, коррекцию и компенсацию 

нейропсихологического дефицита. Краткая характеристика содержания задач 

коррекционной программы представлена в таблице 8. 

Таблица 8. Содержание задач программы формирования и развития 

высших психический функций, коррекции и компенсации нейропсихологического 

дефицита детей младшего школьного возраста с диагнозом туберозный склероз 

Задача Содержание этапов 

реализации задачи 

Приемы и процедуры 

реализации задачи 

Стабилизация и 

активизация 

энергетического 

потенциала организма 

1.Оптимизация и 

стабилизация 

энергетического тонуса. 

2.Работа с локальными 

мышечными зажимами. 

3.Расширение 

сенсомоторного репертуара. 

4.Формирование и 

коррекция базовых 

сенсомоторных 

взаимодействий. 

5.Увеличения времени 

концентрации внимания с 

15-20 минут до 35-45 

Для всех детей с 

подтвержденной 

эпилепсией исключаются 

дыхательные и 

глазодвигательные 

упражнения. Для детей с 

эпилепсией, принимающих 

фармакотерапию, 

используются приемы 

массажа, самомассажа, 

растяжки, упражнения, 

направленные на 

расширение двигательного 

репертуара. 

Методики «поиск 

предметов», «поиск слов», 

«корректурные пробы» 

Развить навыки 

программирования, 

регуляции и контроля за 

протеканием психической 

деятельности 

1.Введение внешней 

регуляции, 

программирования и 

контроля психической 

деятельности 

2.Введение вербальной 

регуляции 

программирования и 

контроля психической 

деятельности 

3.Формирование 

внутренней регуляции, 

программирования и 

контроля психической 

деятельности 

-Введение ритуалов и 

правил (как на занятиях с 

психологом, так и дома) 

-Введение визуального 

расписания занятий  

-Методика 

формирования 

программирования, 

произвольной 

саморегуляции и контроля 

за протеканием 

психической деятельности 

Т. В. Ахутиной и н. М. 

Пылаевой (упражнения с 

числовыми рядами) [41]. 

-Стоп-игры, стоп-

упражнения 

-Игры с правилами 
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-Формирование у 

ребенка навыка ведения 

ежедневника  

-обучение 

метакогнитивным 

стратегиям, например 

стратегии «Goal-Plan-Do-

Review» (Feeney, 2010)  

(«поставь цель-

спланируй-выполни-

проверь») 

Развить мнестические 

процессы, 

преимущественно в 

слухоречевой модальности 

1.Использование 

повторяющихся 

упражнений и программ 

тренировки памяти 

2.Введение внешних 

компенсаторных стратегий 

оптимизации 

производительности памяти  

3.Введение внутренних 

компенсаторных стратегий 

оптимизации 

производительности памяти  

 

В случаях с тяжелыми 

нарушениями памяти 

рекомендуется 

использоваться метод 

безошибочного обучения с 

целью обучения и 

запоминания месяцев года, 

дней недели, фактов из 

общеобразовательной 

школьной программы, и тд. 

В качестве 

повторяющихся 

упражнений для 

тренировки памяти 

рекомендуется 

использовать упражнения, 

разработанные Семенович 

А.В. «Магазин», «Пары 

слов», «Восстанови 

пропущенное слово» и др. 

[46] 

В качестве внешних 

компенсаторных стратегий 

рекомендуется 

использовать системы 

стикеров, системы 

звуковых сигналов.  

В качестве внутренних 

компенсаторных стратегий 

рекомендуется развивать 

приемы ассоциативного и 

опосредованного 

запоминания 

Формирование навыков 

письма  

1.Развитие 

фонематического слуха 

2.Работа над 

звукопроизношением  

3.Сформировать 

готовность к 

звукобуквенному анализу 

Использование 

упражнений на коррекцию 

и развитие 

фонематического слуха.  

Работа совместно с 

логопедом на предмет 

звукопроизношения.  
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4.Формирование 

правильного захвата 

карандаша  

5.Формирование 

зрительно-

пространственного образа 

буквы 

6.Формирование 

двигательного образа 

буквы 

Соотнесение 

зрительного и 

двигательного образа 

буквы со звуками.  

Формирование 

пинцетного захвата, 

развитие мелкой моторики 

рук 

С целью формирования 

двигательного образа 

буквы рекомендуется 

использовать упражнения 

Семенович А.В. «Сотри 

букву», «Письмо в воздухе» 

[46] 

С целью запоминания 

правильного написания 

сложных, словарных слов 

рекомендуется 

использовать метод 

безошибочного обучения. 

Использование 

приобретенных навыков 

глобального чтения. 

Формирование навыков 

чтения по методике 

Долмана  

1.Чтение слов 

2.Чтение словосочетаний  

3.Чтение простых 

предложений 

4.Чтение 

распространенных 

предложений  

Предъявление ребенку 

карточек со словами, 

словосочетаниями и тд., 

подкрепленные картинками 

(Обучение глобальному 

чтению по методике 

Домана) 

Развитие речевых 

функций 

1.Развитие 

фонематического слуха 

2.Работа над 

звукопроизношением  

3.Развитие 

номинативной стороны 

речи 

4.Обогащение 

пассивного и активного 

словаря  

5.Развитие 

коммуникативных навыков  

Рекомендуется 

использовать методические 

пособия, разработанные 

Семенович А.В. и Ахутиной 

Т.В.  

 

На этапе оценки результатов коррекционно-развивающей программы 

проводится диагностика развития высших психический функций к концу 

коррекционной программы. Рекомендуется использоваться метод стандартного 
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нейропсихологическое обследования Лурия А.Р., адаптированного для детского 

возраста Глозман Ж.М. «Нейропсихологическое обследование качественная и 

количественная оценка данных» [15]. По результатам нейропсихологической 

диагностики медицинский психолог сравнивает уровень исходного 

нейропсихологического дефицита с состоянием высших психических функций 

после курса коррекционно-развивающей программы. Диагностика занимает 40-

60 минут. 

2.3.3. Критерии эффективности коррекционно-развивающей программы, 

направленной на коррекцию и компенсацию нейропсихологических 

нарушений у детей младшего школьного возраста с туберозным склерозом 

Критерии оценивания эффективности рекомендательной программы 

подразделяются на краткосрочные и долгосрочные: 

Краткосрочные: 

● Улучшение комплаенса в системе ребенок-родитель-лечащий врач-

медицинский психолог. 

● Повышение компетентности родителей и лечащих врачей-

неврологов в сфере проблем психического развития детей с туберозным 

склерозом, обусловленных нейропсихологическим дефицитом. 

● Нормализация процессов внимания ребенка, мнестических 

процессов, речевых функций, улучшение эмоционального состояния ребенка, 

появление познавательной активности, соблюдение рекомендаций (введение 

распорядка дня, дневника, использование компенсаторных стратегий 

запоминания и тд). 

Долгосрочные: 

● Автоматизация навыков чтения и письма у детей с туберозным 

склерозом. 

● Повышение успеваемости ребенка в школе. 

● Свободное овладение новыми навыками и умениями в рамках 

учебной деятельности и свободной деятельности ребенка. 
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● Отсутствие жалоб на когнитивный дефицит в рамках последующих 

плановых госпитализаций. 
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Выводы по части II 

1.  Теоретико-методологический анализ проблемы 

нейропсихологического дефицита у детей младшего школьного возраста с 

диагнозом туберозный склероз с помощью библиометрического-

хронологического, библиометрического-тематического, библиометрического-

персоналистического, понятийно-категориального методов, позволил создать 

концептуальную модель исследования, отражающую влияние мутации в гене 

TSC2 на степень выраженности и характер нейропсихологического дефицита у 

детей младшего школьного возраста.  

2. Выявлен нейропсихологический дефицит у детей младшего 

школьного возраста с туберозным склерозом нормативного и задержанного 

психического развития при генотипе, включающим мутацию в гене TSC2, 

представленный несформированностью процессов третьего функционального 

блока мозга, недостаточностью  экспрессивной речи, трудностями понимания 

логико-грамматических конструкций, снижением динамического праксиса, 

несформированностью навыков чтения и письма, сужением объема 

непосредственной слухоречевой памяти и отсроченного воспроизведения, 

недостаточностью уровня обобщения, нарушениями поведения в виде 

импульсивности психической деятельности. Определен нейропсихологический 

дефицит у детей младшего школьного возраста с туберозным склерозом 

нормативного и задержанного психического развития при генотипе, 

включающим мутацию в гене TSC1, представленный  сужением объема  

слухоречевой памяти, низкой прочностью запоминания материала, 

нарушениями в сфере динамического праксиса, недостаточностью графического 

праксиса с выраженной несформированностью метрических, структурно-

топологических и проекционных представлений, сложностями в понимании 

логико-грамматических конструкций, несформированным межполушарным 

взаимодействием, снижением умственной работоспособностью. 
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3.  Установлен нейропсихологический дефицит у детей с туберозным 

склерозом и умственной отсталостью, представленный нарушением 

произвольной регуляции поведения и целенаправленности познавательной 

деятельности, несформированностью экспрессивной фразовой речи, 

отсутствием сенсорных эталонов, несформированностью сюжетно-ролевой 

игры, выраженными поведенческими расстройствами.  У детей с умственной 

отсталостью и мутацией в гене TSC2 отмечаются более выраженные нарушения 

в сфере общения, игровой сфере, сфере двигательных функций и сфере 

предметно-конструктивной деятельности.  

4. Доказаны значимые различия между показателями 

нейропсихологического дефицита у детей нормативного развития с разным 

генотипом, отличающимся мутацией генов опухолевых супрессоров TSC1 и 

TSC2, при выполнении проб на: динамический праксис, акустический гнозис, на 

оценку речевой функции (спонтанная речь и письмо).  

5. Показана взаимосвязь между показателями выполнения 

нейропсихологических проб в группе детей с мутацией гена, кодирующего белок 

туберин. Выявленная взаимосвязь обусловлена нарушением процессов третьего 

функционального блока мозга, особенностями процессов переработки и 

хранения слухоречевой информации. Была выявлена взаимосвязь между 

показателями выполнения нейропсихологических проб в группе детей с 

мутацией гена, кодирующего белок гамартин. Характер выявленных 

взаимосвязей обусловлен особенностями процессов переработки и хранения 

слухоречевой информации и функциями межполушарного взаимодействия. 

6. Выявленный нейропсихологический дефицит у детей с туберозным 

склерозом младшего школьного возраста с генотипом, включающим мутацию в 

гене TSC2, обусловлен несформированностью переднелобных отделов 

головного мозга и дефицитарностью базально-лобных и глубинных отделов. 

Нейропсихологический дефицит у детей с туберозным склерозом младшего 

школьного возраста с генотипом, включающим мутацию в гене TSC1, 
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обусловлен дефицитарностью базально-лобных и глубинных отделов и 

несформированностью височных отделов головного мозга. 

7. В ходе исследования нейропсихологического дефицита у детей 

младшего школьного возраста с диагнозом туберозный склероз с учетом разного 

генотипа были разработаны актуальные методические рекомендации для 

клинических психологов по составлению и применению коррекционно-

развивающей программы, направленной на коррекцию и компенсацию 

нейропсихологических нарушений у детей с туберозным склерозом младшего 

школьного возраста. Рекомендуемая коррекционно-развивающая программа с 

учетом возраста, уровня умственного развития и особенностей проявления 

генетического заболевания. 
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Заключение по части II 

Туберозный склероз представляет собой заболевание генетической 

этиологии. Проблема неравномерного характера нарушений психических 

функций у детей с данным диагнозом обращает на себя внимание специалистов 

в области данного заболевания, преимущественно неврологов, психиатров и 

медицинских психологов. В данной работе, в качестве причины неравномерного 

характера нарушений психических функций у детей данной группы 

рассматривалась роль одного из ключевых биологических факторов 

психического дизонтогенеза - генетического фактора.  

Нами было подтверждено, что разновидность генотипа влияет на уровень 

нарушения высших психических функций у детей с туберозным склерозом. 

Можно сделать вывод, что наша гипотеза нашла подтверждения в данном 

исследовании. Тип генотипа с мутацией в гене TSC2 является специфическим 

индикатором для наиболее тяжелой клинической картины когнитивного 

дефицита, соответствующего синдрому функциональной несформированности 

лобных отделов головного мозга.  

Составленная концептуальная модель исследования, отражающая 

патогенез нейропсихологического дефицита при туберозном склерозе, объясняет 

выявленные различия между степенью и характером нейропсихологического 

дефицита у детей с мутацией в гене TSC1 и TSC2. 

Выявленные особенности в сфере нейропсихологического дефицита у 

детей данной группы и учет патогенетических механизмов туберозного склероза, 

позволили разработать актуальные методические рекомендации для 

клинических психологов по составлению и применению коррекционно-

развивающей программы, направленной на коррекцию и компенсацию 

нейропсихологических нарушений у детей с туберозным склерозом младшего 

школьного возраста. Программа учитывает фактор возраста, фактор умственного 

развития и фактор особенностей проявления генетического заболевания. 
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