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Исследование нейрокогнитивных функций детей с фенилкетонурие 

 

Study of neurocognitive functions of children with phenylketonuria 

 

Аннотация. В России неонатальный скрининг на фенилкетонурию прово-

дится с 1980-х годов с использованием теста Гатри. С 1989 г. лабораторная 

диагностика осуществляется на основе флюориметрического метода. В ста-

тье представлены результаты исследования состояния интеллектуального и 

речевого развития, особенностей памяти, внимания и эмоциональной сферы 

детей с фенилкетонурией. Показано, что, не смотря на ранее выявление заболе-

вания, не всегда удается сохранить высокий уровень нейрокогнитивных функций 

детей. Намечены направления дальнейшего исследования состояния внутрисе-

мейного взаимодействия в семьях детей с фенилкетонурией с целью построения 

и проверки модели психолого-педагогической помощи детям с фенилкетонурией. 

Ключевые слова. Фенилкетонурия, дети с генетической патологией, пси-

хическое развитие детей 

Annotation. In Russia, neonatal screening for phenylketonuria has been carried 

out since the 1980s using the Guthrie test. Since 1989, laboratory diagnostics has been 

carried out on the basis of the fluorimetric method. The article presents the results of a 

study of the state of intellectual and speech development, features of memory, attention 

and emotional sphere of children with phenylketonuria. It is shown that despite the 

earlier detection of the disease, it is not always possible to maintain a high level of 

neurocognitive functions of children. The directions of further research of the state of 

intrafamily interaction in families of children with phenylketonuria are outlined in or-
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der to build and test a model of psychological and pedagogical assistance to children 

with phenylketonuria. 

Keywords. Phenylketonuria, children with genetic pathology, mental develop-

ment of children 

 

Фенилкетонурия — наследственное заболевание, в основе которого лежит 

нарушение аминокислотного обмена, в частности обмена фенилаланина. Фенил-

аланин – незаменимая аминокислота, которая поступает с пищей – белковыми 

продуктами. Диагноз устанавливается по результатам неонатального скрининга.  

В настоящее время охват обследованием новорожденных составляет более 

90%. Если в роддоме анализ не был взят, то его берут на дому во время патрона-

жа медицинской сестры. По данным неонатального скрининга, проводимого в 

83-х регионах России, фенилкетонурия встречается с частотой 1:7716 новорож-

денных детей, то есть ежегодно выявляется более 200 малышей [2; 6]. В настоя-

щее время в Российской Федерации проживает 26 млн. детей в возрасте до 17 

лет. Таким образом, общее количество детей, имеющих ФКУ и ГФА, достаточно 

велико (около 3500 человек). 

До настоящего времени единственным эффективным и патогенетически 

обоснованным методом лечения ФКУ является диетотерапия с использованием 

специализированных аминокислотных смесей без фенилаланина и с повышен-

ным содержанием тирозина [3]. Диета заключается в исключении из питания 

белковых продуктов. В России накоплен большой опыт по организации лечебно-

го питания больных с фенилкетонурией, разработаны основные принципы дие-

тотерапии, созданы новые специализированные продукты, позволяющие обеспе-

чить потребности детей в основных пищевых ингредиентах, минеральных веще-

ствах, витаминах. При отсутствии своевременной диагностики и лечения заболе-

вание проявляется обычно в возрасте 2−6 месяцев, когда у малыша обнаружива-

ются признаки поражения центральной нервной системы: родителей беспокоят 

вялость ребенка, отсутствие интереса к окружающему, иногда повышенная раз-

дражительность, беспокойство, срыгивания, нарушение мышечного тонуса (ча-

ще мышечная гипотония), признаки атопического дерматита, задержка психомо-

торного развития, иногда судороги. С возрастом у детей возникает тяжелое по-

ражение нервной системы вплоть до умственной отсталости и эпилепсии. При 

своевременно назначенном патогенетическом лечении жалобы имеют более лег-

кий характер или отсутствуют совсем. 

В норме фенилаланин превращается в другую аминокислоту — тирозин, из 

нее в дальнейшем образуются очень важные для организма нейромедиаторы (ка-

техоламины и др.), гормоны (тироксин — гормон щитовидной железы), пиг-

ментные вещества (меланин). Из-за дефекта фермента фенилаланин не преобра-

зуется в тирозин, а накапливается в крови, частично превращаясь в токсические 

для центральной нервной системы органические кислоты (фенилуксусная, фе-

нилпировиноградная и др.). Если не предотвратить этот процесс, то развитие ре-

бенка нарушается. Прежде всего, страдает интеллект.  

При хорошей изученности механизмов заболевания, разработанности дие-

ты, до настоящего времени не было проведено достоверного исследования со-



стояния нейрокогнитивных функций детей с фенилкетонурией, а также их эмо-

ционального, социального развития и оценки качества жизни детей и их семей в 

связи с наличием у ребенка тяжелого генетического заболевания и необходимо-

сти соблюдать строгую диету. В ходе десятилетней практической работы, сбора 

сведений о развитии данной категории детей нами было обследовано 312 чело-

век в возрасте от 2 месяцев до 17 лет. Диагноз поставлен по неонатальному 

скринингу – 293 человека, позднее – 19 человек.  

Оценивались следующие факторы нарушения здоровья и развития: уро-

вень интеллекта, уровень развития речи, особенности развития внимания, памя-

ти, а также ряд психологических качеств, необходимых для гармоничной социа-

лизации человека: особенности общения, эмоционально-волевой сферы, поведе-

ния. По результатам обследования интеллекта были получены следующие дан-

ные. Среди исследованных детей 6,96% имели глубокие нарушения познава-

тельного развития, состояние их нейрокогнитивных функций оценивалось как 

крайне низкое. После дополнительного обследования у психиатра этим детям 

был установлен диагноз F71 (умственная отсталость умеренная). У этих детей и 

подростков медленно развивались высшие психические процессы, отставали в 

развитии социальные навыки (самообслуживание, пользование туалетом и т.д.), 

моторика. Некоторые пациенты нуждались в пожизненном надзоре. Образова-

тельные программы, которые применялись для развития этих детей, давали им 

самый ограниченный уровень базисных навыков. 

У 23,3% детей и подростков отмечается низкий уровень развития. После 

обследования у психиатра им был поставлен диагноз F70 (умственная отсталость 

лёгкая). Такие дети обучались в специальных коррекционных школах для детей 

с нарушениями интеллекта. Таким образом, практически у трети обследованных 

детей уровень развития интеллекта не соответствовал нормативным показателям. 

47,% детей имели отклонения от нормы по отдельным показателям нейро-

когнитивных функций, после глубокого обследования у них была отмечена за-

держка психического и речевого развития, которая сохранялась на протяжении 

всего периода школьного обучения. Дети не могли в обычном темпе самостоя-

тельно осваивать общеобразовательную школьную программу, нуждались в по-

операционной помощи, индивидуальном сопровождении или снижении темпа 

обучения. 

Результаты обследования речевого развития. 

Полное отсутствие речи – 9,2%, заикание – 12,5%, дизартрия – 44,4%, 

дислалия – 12,5%. По темпу развития речи – системное недоразвитие речи – 

30,4% детей, общее недоразвитие речи – 56,6%. К повышению или колебаниям 

уровня фенилаланина в крови оказались чувствительны внимание и оперативная 

память. Нарушение функционирования этих процессов обнаружены у 91,4% об-

следованных детей. Кроме того, для подавляющего большинства из них характе-

ры такие невротические симптомы как эмоциональная лабильность, впечатли-

тельность, чувствительность, нарушения сна, тревожность, локальные страхи, 

тики, невротический энурез и т.д. Дети имели неустойчивую, слабодифференци-

рованную самооценку, сниженную способность действовать самостоятельно и 

целенаправленно, низкий и средний уровень социальной адаптации, инфантиль-



ную социальную позицию, а также, что немаловажно для соблюдения диетоте-

рапии – отсутствие критичности к результатам своих действий, импульсивность 

в поведении. 

Особенно тревожным является факт наличия практически у всех подрост-

ков (с 12 до 16 лет) с ФКУ анозогнозического отношения к болезни – как будто 

болезни нет. Постоянные нарушения диеты, желание «быть как все». Это снижа-

ет их интеллектуальный уровень и ухудшает показатели здоровья.  

Современный подход к семье, воспитывающей больного ребенка, рас-

сматривает ее как реабилитационную структуру, изначально обладающую по-

тенциальными возможностями создания максимально благоприятных условий для 

развития и воспитания ребенка, что не соответствует реальности. 

Факт нарушения здоровья ребенка вызывает у родителей острый эмоцио-

нальный ответ. Часто следствиями болезни становятся снижение материального 

благополучия семьи и нарушение контактов с привычным социальным окруже-

нием. Постоянный страх за жизнь ребенка и его развитие деформируют всю си-

стему внутрисемейных и детско-родительских отношений. Нередко родители не 

осознают болезненного происхождения изменений в поведении ребенка, пыта-

ются найти этому иное объяснение, не видят необходимости обращения к специ-

алисту. Это отодвигает сроки диагностики, квалифицированного медицинского 

вмешательства и, как следствие, снижает эффективность лечения. Непонимание 

сущности болезни, предъявление к сыну или дочери требований, не соответ-

ствующих их возможностям, как правило, приводит к формированию у ребенка 

вторичных социальных последствий болезни в виде нарушений поведения, соци-

альной дезадаптации. Под влиянием болезни искажается социальная ситуация 

развития ребенка и в целом всей семьи, что требует отдельного изучения и опре-

деления характера и видов помощи. 

В системе государственной медико-психолого-педагогической помощи 

больному ребенку такое звено, как семья либо вообще отсутствует, либо вынуж-

денно исполняет не свойственные функции младшего медицинского и обслужи-

вающего персонала. В результате разрываются или деформируются естествен-

ные семейные взаимоотношения, меняется система функций семьи относительно 

ребенка вплоть до исчезновения некоторых из наиболее важных. Личность само-

го родителя, взаимоотношения ребенка с родителями пока не являлись предме-

том рассмотрения и целенаправленной помощи. 

Совокупность проблем, связанных с лечением, уходом и развитием ребенка, 

порой настолько велика, что многие родители не могут с ней справиться. Частым по-

следствием наличия тяжелой болезни у ребенка становятся нарушения брачно-

семейных отношений вплоть до их разрыва [5]. Родители крайне тяжело переживают 

сообщение диагноза ребенка, с трудом адаптируются к процессу лечения, соблюде-

нию ребенком диеты, регулярности забора крови ребенка и т.д. [4] 

Таким образом, по результатам проведенного исследования можно заклю-

чить следующее: дети и подростки с ФКУ и ГФА нуждаются в постоянном кон-

троле и создании специальных условий для лечения и воспитания. Их семьи для 

сохранения трудового потенциала родителей также нуждаются в оказании пси-

хологической помощи. Для определения этих условий и уточнения сущности 



специальных потребностей детей и их семей, в настоящее время нами проводит-

ся системное исследование. Цель исследования: обоснование, построение и про-

верка модели психолого-педагогической помощи детям с ФКУ и ГФА и их роди-

телям; выработка стратегии и определение способов диагностики психологиче-

ского состояния детей и родителей. 
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