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Роль наследственных факторов в происхождении интеллектуальных нарушений в детском возрасте
Синдром Дауна 
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Синдром Дауна не является редкой патологией - в среднем наблюдается один случай на 700 родов; в данный момент благодаря пренатальной диагностике частота рождения детей с синдромом Дауна уменьшилась до 1 к 1100. У обоих полов аномалия встречается с одинаковой частотой. Возраст матери влияет на шансы зачатия ребёнка с синдромом Дауна. Если матери от 20 до 24 лет, вероятность этого 1 к 1562, до 30 лет — 1 к 1000, от 35 до 39 лет — 1 к 214, а в возрасте старше 45, вероятность 1 к 19. 
Обычно синдрому Дауна сопутствуют следующие внешние признаки:

· «плоское лицо» — 90 %

· брахицефалия (аномальное укорочение черепа) — 81 %

· кожная складка на шее у новорожденных — 81 %

· гиперподвижность суставов — 80 %

· мышечная гипотония — 80 %

· плоский затылок — 78 %

· короткие конечности — 70 %

· катаракта в возрасте старше 8 лет — 66 %

· открытый рот (в связи с низким тонусом мышц и особым строением нёба) — 65 %

· зубные аномалии — 65 %

· плоская переносица — 52 %

· поперечная ладонная складка (называемая также «обезьяньей») — 45 %

· короткий нос — 40 % и т.д. 

Необычные, как их называют «солнечные дети» часто имеют пороки сердца, для них характерны торможение и искажение роста костей, умственная отсталость, сниженный мышечный тонус, нарушение координации движений. Такие ребята позже начинают ходить, говорить, но у многих из них есть музыкальный слух, они очень веселые, ласковые и услужливые.
Фенилкетонурия (ФКУ) 
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Фенилкетонурия – наиболее распространенное нарушение обмена аминокислот. В среднем фенилкетонурии подвержен 1 из 8000 человек.

В основе болезни лежит дефицит фермента, осуществляющего превращение фенилаланина в тирозин (тирозин препятствует отложению жиров, снижает уровень аппетита, улучшает функции гипофиза, щитовидной железы и надпочечников).

Симптомы фенилкетонурии:
Фенилкетонурия проявляется на первом году жизни. Основными симптомами в этом возрасте являются:

· вялость ребенка;

· отсутствие интереса к окружающему;

· иногда повышенная раздражительность;

· беспокойство;

· срыгивания;

· нарушения мышечного тонуса (чаще мышечная гипотония);

· судороги;

· признаки аллергического дерматита;

· появляется характерный «мышиный» запах мочи.

В более позднем возрасте для больных фенилкетонурией характерна задержка психоречевого развития, нередко отмечается микроцефалия.

При фенилкетонурии характерны следующие фенотипические особенности: гипопигментация кожи, волос, радужной оболочки глаз. У некоторых больных одним из проявлений патологии может быть склеродермия.
Эпилептические приступы встречаются почти у половины больных фенилкетонурией и в некоторых случаях могут служить первым признаком болезни.

 Синдром Ретта -
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– генетическое заболевание, с признаками дегенерации, которое поражает центральную нервную систему, постепенно прогрессирует и проявляется в основном у девочек. 

Это заболевание, получило имя австрийского учёного Ретта, впервые описавшего в 1966 году данную патологию. 

Для синдрома Ретта характерна:

-  регрессия психического развития, 

- утрата целенаправленных движений, 

- аутистичное поведение, 

- появление своеобразных сжиманий рук. 

Синдром Ретта встречается в соотношении 1:10000 девочек, развивается в большинстве случаев спорадически и только у 1% больных носит семейный характер наследования.

Выделяют наиболее важные клинические признаки этой генетической патологии: К ним относятся целенаправленные нарушения движения рук, когда ребёнок не может манипулировать игрушками и держать бутылочку. Это в основном проявляется в шесть или восемь месяцев, а иногда сохраняется до четырёх лет. В этот момент у таких детей появляется своеобразный стереотип в движениях рук, особенно во время бодрствования ребёнка. Данное движение напоминает мытьё рук, и они при этом их сжимают, стискивают, хлопают ими над лицом, грудной клеткой, а иногда даже за спиной. Кроме этого, такие дети могут кусать свои руки или сосать пальцы, стучать ими по лицу, груди. Такое стереотипное движение рук расценивается характерным признаком синдрома Ретта. 

У детей с этим диагнозом выявляют микроцефалию приобретённого характера, которая развивается вследствие замедленного роста головы при манифестации заболевания. Несмотря на то, что ребёнок рождается с нормальной окружностью головы, этот процесс приводит к замедленному росту мозга.

Очень часто у детей с синдромом Ретта в возрасте 1,5 года и более умственное развитие соответствует возрасту восьмимесячного ребёнка. 

Синдром Ретта характерен также судорогами, которые проявляются у 80% девочек в виде эпилептических приступов, имеющих различные типы и не совсем поддающихся лечению. 

Лечение На данный момент данная генетическая патология абсолютно ограничена в методах терапевтического лечения. Для синдрома Ретта применяют в основном симптоматические средства терапии. 

Синдром ломки Х-хромосомы (синдром Мартина -Белла) -
является генетическим заболеванием, которое вызывает интеллектуальную инвалидность, расстройства в поведении и обучении, влияет на физические характеристики пациента. 
[image: image5.png]


Хотя синдром ломкой Х-хромосомы может быть обоих полов, мужчины страдают этим заболеванием чаще, чем женщины и протекает оно у мужчин более тяжело.

 Большинство мужчин с синдромом ломкой X хромосомы имеют существенную задержку психомоторного развития переходящую в умственную отсталость. Диапазон этого нарушения может быть от умеренного отставания в обучении до более серьезных нарушением интеллекта. 

Особенности строения тела могут включать большие уши, вытянутое лицо, нежная кожа, синдактилия и сверхподвижные суставы.

Синдром Рубинштейна-Тейби –
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 многопорочный генетический синдром ребенка, описанный Рубинштейном и Тейби в 1963 году, характеризуется постоянным сочетанием аномалий пальцев, черепно-лицевых аномалий, запоздалым развитием веса, роста и психики. Синдром известен и под названием «синдром широких пальцев, с лицевыми аномалиями». 

Синдром Рубинштейна-Тейби встречается очень редко в медицинской практике; начиная с года первого описания до 1970 г. было известно 70 случаев у детей, приблизительно с одной и той же частотой между полами. 

Симптомы:
- аномалии пальцев: концевые фаланги больших пальцев рук и ног, иногда даже и других пальцев - короткие, широкие и сплющенные, похожие на «шпатель» или «палитру». Пальцы короче и толще обычных. Вторая фаланга большого пальца руки перемещается по направлению к лучевой кости, принимая вид подвывиха; большой палец не может быть приведен к ладони. Другие пальцы расширены на концах, со сплющенными ногтями в форме «чашечек»;

- черепно-лицевая дисморфия, проявляющаяся рядом аномалий в самых различных комбинациях, обусловливает характерный вид лица: макроцефалия; дугообразные брови; птоз век; экзофтальм; «антимонголоидные» щели век; уши внедрены низко со стертыми складками; орлиный нос; перегородка носа превосходит в нижней части крылья носа и т.д.;

- запоздалое развитие веса и роста - постоянное клиническое проявление, разной интенсивности;

- психологическое запоздание постоянно присутствует, но разной интенсивности (умственный дефицит колеблется между 15 и 90% по отношению к норме);

- речь очень поздняя и трудная. 

Синдром Вильямса
– достаточно редкое врожденное генетическое заболевание, проявляющееся нарушением в умственном развитии и характерным для этой болезни внешним видом. Именно благодаря специфическому внешнему виду, данный синдром известен также как синдром «лица эльфа» (с плоским тупым концом нос, большой рот, опущенные припухлые веки, широкий лоб, своеобразный разрез глаз). 

Наиболее характерный признак синдрома Вильямса – это довольно необычное строение лица, что проявляется следующими признаками: 

- особенный разрез глаз, 

- очень широкий лоб, 
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- цвет радужки глаза ярко – голубого цвета (глазные яблоки могут иметь такой же оттенок), 

- большой рот, достаточно крупные губы, 

- мясистые полные щеки, 

- припухлые веки, 

-маленький слегка заостренный подбородок. 

Все вышеперечисленные симптомы не всегда присутствуют в полном объеме, однако при наличии даже двух из них можно ставить четкий диагноз – синдром Вильямса. 

У детей с данным синдромом наблюдается не только умственная отсталость, но и достаточно серьезные физические недуги – косолапость или плоскостопие, порок сердца (стеноз аорты), различные опорно – двигательные нарушения, повышенная эластичность суставов. Достаточно часто у таких детей наблюдается неправильное формирование прикуса (зубки у малышей прорезаются очень поздно); зубы неправильной формы, редкие, довольно часто пораженные кариесом. 

На протяжении первых двух лет жизни дети очень ослаблены: они плохо едят, постоянно испытывают жажду, страдают частой рвотой и запорами, которые сменяются поносами. С годами, к отличительным симптомам внешности присоединяется слишком узкая грудная клетка, удлиненная шея, низкая посадка талии. Такие дети на первых годах жизни значительно отстают в росте и массе, и напротив, взрослея, начинают набирать лишний вес. 

Нередко внешние симптомы сочетаются с различными нарушениями обмена веществ  

У них достаточно хорошо развита устная речь, причем она очень выразительна, эмоциональна и иногда даже поэтична. Помимо этого такие люди обладают значительным музыкальным талантом. Концентрировать свое внимание на многих вещах они не способны, однако играть на музыкальных инструментах, слушать музыку или петь, могут с завидным упорством. Подавляющее большинство не умеет читать ноты, при этом обладая практически абсолютным слухом, прекрасной музыкальной памятью и исключительным чувством ритма. Люди с данным синдромом отличаются повышенным дружелюбием, однако при этом могут страдать повышенной тревожностью.

Не смотря на то, что с возрастом ребенок с синдромом Вильямса все больше отстает в развитии от своих сверстников, его покладистый нрав, умение слушать и природная общительность дают благоприятный прогноз на возможное улучшение состояния психики. 

Наследственные формы врожденной и детской глухоты и тугоухости
Сложный сенсорный дефект слуха и зрения при синдроме Ушера

Синдром Ушера - это наследственная болезнь, которая характеризуется полным отсутствием слуха и частичной потерей зрения. 
Как правило, человек, имеющий данный синдром, уже рождается глухим.  Зрение теряется постепенно по причине аномально быстрого старения сетчатки глаз, которое провоцирует синдром Ушера. Симптомы болезни дают о себе знать обычно в подростковом возрасте, но бывают случаи, когда они наблюдаются и у маленьких детей, начиная с пяти лет. 

Синдром Ушера наследуется по рецессивному типу. 

Сочетание сенсорных и пигментных нарушений при синдроме Ваарденбурга
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Наиболее характерными чертами больных с этим заболеванием являются: широкое расстояние между медиальными углами глаз, плоский корень носа и сросшиеся брови. У них часто наблюдаются разноцветные радужные оболочки глаз и белая прядь волос на лбу. 

Лицо больных характеризуется латеральным смещением медиальных углов глаз, что создает впечатление широкого расстояния между глазами.

Наблюдаются пигментные изменения на коже, варьирующие от мелких витилиго до общей депигментации с расположенными в виде заплат пигментированными областями. 

Примерно у 20% больных имеется дефект слуха. Степень потери слуха широко варьирует в пределах от клинически неизмеримой до резко выраженной врожденной одно- или двусторонней нейросенсорной глухоты. 

У многих больных обнаружена патология вестибулярной функции. 

Нарушение слуха при синдроме Жервелла-Ланге-Нильсена (1,6-6:1.000.000)
- редкая наследственная патология, которая проявляется врожденной глухотой и множественными пороками сердца. Обнаруживается в раннем детстве, он наследуется по аутосомно-рецессивному типу.
В возрасте 3–5 лет появляются приступы внезапной потери сознания, провоцирующиеся нервозностью или физическим напряжением; тяжесть приступов варьирует от легкого обморока до потери сознания на 5–10 минут с последующей дезориентацией во времени. Более половины больных погибает в возрасте 3–14 лет в результате нарушений сердечного ритма, фибрилляции или асистолии. Тип наследования – аутосомно-рецессивный.
Наследственные формы детской слепоты и слабовидения

Грубые врожденные пороки развития глазного яблока: микрофтальмия, анофтальмия/циклопия при синдроме Эдвардса
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Большинство детей с данной патологией умирают еще на стадии эмбрионального развития, это происходит в 60 % случаев. Распространенность синдрома Эдвардса в среднем составляет 1:3000-1:8000 случаев. 
Синдром Эдвардса затрагивает больше женский пол, чем мужской 

Большинство детей, рожденных с синдромом Эдвардса, имеют дефицит массы тела и выраженную задержку в развитии. Их голова необычно мала, а затылок имеет выраженный размер, уши низко посажены, верхняя и/или нижняя челюсть имеет дефект развития, называемый микрогнатией. Это состояние, когда искажается форма лица и формируется неправильный прикус. асто формируется «волчья пасть» и «заячья губа», состояния, когда возникает расщелина в верхнем небе и губе соответственно.

Дети страдают косолапостью, а пальцы на нижних конечностях могут иметь перепонки или полностью сливаться между собой. 

Очень часто у больных с синдромом возникают проблемы с сердцем, легкими и диафрагмой
Катаракты при синдроме Дауна
См. выше 
Катаракты при гомоцистинурии
Заболевание является аутосомно-рецессивным, частота встречаемости составляет 1:200000 населения.  
Клинические проявления гомоцистинурии  разные, однако наиболее характерны следующие: умственная отсталость, смещение хрусталиков, костные деформации, тромбоэмболии и сердечно-сосудистая патология. Такие дети при рождении выглядят здоровыми.
 Диагноз устанавливают в возрасте 3-х лет, когда обнаруживают подвывих хрусталика, но в большинстве случаев яркая клиника развивается до 10 лет. Родители замечают, что во время быстрого движения головой радужки ребенка дрожат. Затем присоединяются и другие глазные симптомы: миопия, астигматизм, глаукома, катаракта, отслойка сетчатки, атрофия зрительного нерва. Аномалии скелета у таких детей проявляются особенно часто: диспропорция телосложения в виде укорочения туловища, удлинения конечностей, умеренно выраженный остеопороз костей, сколиоз, искривление голени, деформации грудной клетки, высокое небо, полая стопа.
Катаракты при галактоземии
Галактоземия (высокий уровень в крови углевода галактозы). Без этого фермента рождается 1 из 50 000-70 000 младенцев. Тип наследования – аутосомно-рецессивный.
Сначала новорожденный кажется здоровым, но в те​чение нескольких дней или недель он теряет аппетит, возникают рвота и желтуха, прекращается нормальное раз​витие. Печень увеличивается, в моче появляются белок и аминокислоты, ткани отекают, организм задерживает воду. Если лечение начато поздно, дети остаются малорослыми и умственно отсталыми. У многих больных развивается катаракта.
Синдром Ушера

Наиболее известная и часто встречающаяся причина слепоглухоты в подростковом и зрелом возрасте.

 Распространенность синдрома Ушера среди детей с глубокой глухотой составляет от 3 до 10 %. Вычислено, что один из 100 человек является носителем гена синдрома Ушера.
Характеризуется врождёнными нарушениями слуха различной степени и прогрессирующей пигментной дегенерацией сетчатки, приводящей к постепенному сужению полей зрения и слепоте. У одних людей зрение заметно ухудшается уже в подростковом возрасте, у других - после 40 лет и позже.
Симптом вишневой косточки на глазном дне и прогрессирующая слепота 
при болезни Тея-Сакса
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- наследственное заболевание, при котором в тканях накапливаются продукты расщепления жиров.Болезнь распространена в еврейских семьях Восточной Европы. 

В очень раннем возрасте дети с этим заболеванием начинают все больше отставать в развитии; у них развиваются паралич, деменция, слепота и вишнево-красные пятна на сетчатке. Эти дети обычно умирают в возрасте 3-4 лет. Средств ее лечения не существует.
После нескольких спокойных месяцев развития ребенка неожиданно (примерно с 6 месяцев жизни) начинается регресс психического и физического роста. При этом больной ребенок может быстро потерять слух и зрение, пропадает рефлекс глотания. В течение нескольких недель развиваются тяжелые парезы, которые переходят в общий паралич с атрофией мышц. Обычно больные погибают в возрасте 2-3 лет.
Генетические основы речевых расстройств
Наследственные формы ринолалии
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В России в 75% случаев расщелины лица являются изолированным пороком развития плода. 
Риск рождения ребёнка с расщелиной губы и нёба среди населения достаточно низкий (~0,002%). Однако, при наличии этой патологии у одного из родителей или предшествующего ребёнка риск рождения второго малыша с данным заболеванием составляет ~2-5%. Риск повторения патологии значительно возрастает (до ~13-14%), если расщелина верхней губы и нёба диагностирована у двух членов семьи (обоих родителей или одного родителя и одного ребёнка) и составляет ~20-50% в том редком случае, когда данный дефект имел место у обоих родителей малыша и одного из их детей.

Особое внимание следует уделить наследственным синдромам. Наследственные синдромы - это заболевания, представленные совокупностью определённых пороков развития, передающихся из поколения в поколение. Число синдромов, включающих расщелины верхней губы и нёба, достаточно велико - около 300. Именно поэтому при рождении ребёнка с любым видом данной патологии необходима консультация генетика.
Неврозоподобное заикание при наследственных болезнях
Заикание неврозоподобного типа характеризуется повышенной активностью речи, обилием сопутствующей моторики, отсутствием логофобии, усилением при психомоторном возбуждении и после перенесенных соматических заболеваний. Как правило, возникает на фоне некоторой задержки психомоторного развития, отдельных нарушений моторики и недостаточности эмоционально-волевой сферы.

Не последнее значение имеют наследственные факторы, лежащие в основе генетической предрасположенности к заиканию. Отмечено, что многие дети с неврозоподобным заиканием имеют близких родственников с речевой патологией.
Генетически обусловленные нарушения опорно-двигательного аппарата у детей
Муколисахаридозы 
[image: image12.png]



- группа заболеваний соединительной ткани, связанных с нарушением обмена веществ. Связаны с наследственной аномалией, которая наследуется по аутосомно-рецессивному типу. 
Проявляется в виде болезни накопления, которая приводит к различным дефектам нервной, костной, хрящевой и соединительной тканей. Проявляется в первые месяцы жизни грубыми чертами лица (гаргоилизм), тугоподвижностью суставов, деформацией позвоночного столба.
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Синдром Марфана 
относится к моногенным болезням соединительной ткани - группе различных по происхождению нозологических форм, которые объединяют наследственные нарушения обмена соединительной ткани.
Клиническая картина заболевания характеризуется поражением многих жизненно важных органов и систем: опорно-двигательного аппарата, сердечно-сосудистой системы, органов дыхания и зрения, ЦНС.

Так, среди конституциональных особенностей и нарушений скелета наиболее часто встречаются долихопластический (астенический) тип, высокий рост (как правило, выше 180см) при выраженном дефиците массы тела (обычно ниже 50 кг.), арахнодактилия («паучьи» пальцы) кистей и стоп, кифосколиоз, воронкообразная или килевидная деформации грудной клетки, плоскостопие, узкий лицевой скелет, «готическое» небо.
К наиболее типичной патологии органа зрения при синдроме Марфана относится вывих и подвывих хрусталика (вследствие слабости цинновой связки). Как правило, эта патология сочетается с миопией или гиперметропией высокой степени.
Фенилкетонурия

 См. выше
Синдром Шерешевского - Тернера 
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Синдром Шерешевского-Тернера – это хромосомное заболевание, вызванное отсутствием или дефектом одной Х-хромосомы. В среднем данное заболевание встречается с частотой 1:1500 беременностей. Рождение детей с синдромом происходит еще реже, т.к. беременность часто прерывается на ранних сроках.

Отсутствие или дефекты Х-хромосомы приводят к нарушению физического и полового развития. В большинстве случаев умственные способности остаются нормальными, реже интеллект может быть незначительно снижен.

Основные клинические признаки синдрома Шерешевского-Тернера:

 - Низкая масса тела и рост ребенка при доношенной беременности;

- Сохранение низкого роста по мере развития ребенка (как правило, рост не превышает 150-155 см);

- «шея сфинкса» (короткая шея с крыловидными складками);

- Широкая грудная клетка;

- Маленькие низко расположенные уши;

- Искривление локтевых суставов;

Ахондроплазия 
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Ахондроплазия – это генетическое заболевание с нарушением в росте костной ткани. Данная патология становится очевидной с самого рождения. К тому же ахондроплазия относится к древним врождённым дефектам и характеризуется непропорциональными формами тела. Люди с ахондроплазией имеют деформации позвоночника, короткие конечности при практически нормальных размерах туловища и относительную макроцефалию. 
Заболевание встречается примерно 1:25000 и ему одинаково подвергается как мужской пол, так и женский. 
Понятие «ахондроплазия» означает «без хрящей», но больные с таким диагнозом имеют хрящевую ткань. Как правило, во внутриутробном периоде, а затем в детском возрасте, хрящевая ткань постепенно становится костной (кроме ушей и носа). А у людей с данной аномалией нарушается этот процесс, затрагивающий в большей степени кости плечевого пояса и бедра. Поэтому из-за медленного деления клеток хрящевой ткани трубчатые кости укорачиваются, а рост приостанавливается.

Прогрессирующая мышечная дистрофия (Дюшенна)
Наследуемая прогрессирующая мышечная дистрофия, характеризующаяся началом в раннем возрасте, симметричной атрофией мышц в сочетании с сердечно-сосудистыми, костно-суставными и психическими нарушениями, злокачественным течением.
Наследуется по рецессивному, сцепленному с Х-хромосомой типу. Частота 3,3 на 100 000 населения, 14 на 100 000 родившихся. В подавляющем большинстве случаев болеют мальчики.

Первые признаки заболевания проявляются в 1-3 года жизни слабостью мышц тазового пояса. Уже на 1-м году обращает на себя внимание отставание детей в моторном развитии. Они, как правило, с задержкой начинают садиться, вставать, ходить. Движения неловкие, при ходьбе дети неустойчивы, часто спотыкаются, падают. В 2-3 года появляются мышечная слабость, патологическая мышечная утомляемость, проявляющаяся при физической нагрузке - длительной ходьбе, подъеме на лестницу, изменение походки по типу «утиной».
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Одной из отличительных особенностей миодистрофии Дюшенна является сочетание данной формы с патологией костно-суставной системы и внутренних органов (сердечно-сосудистой и нейроэндокринной систем). Костно-суставные нарушения характеризуются деформациями позвоночника, стоп, грудины. На рентгенограммах обнаруживают сужение костномозгового канала, истончение коркового слоя длинных диафизов трубчатых костей.

Генетика эмоционально-личностных расстройств и поведения в детском возрасте
Синдром дефицита внимания и гиперактивности (СДВГ) -
неврологическо-поведенческое расстройство развития, начинающееся в детском возрасте. Проявляется такими симптомами, как:

-  трудности концентрации внимания (ребёнок с трудом сохраняет внимание при выполнении заданий или во время игр; часто складывается впечатление, что ребёнок не слушает обращенную к нему речь. легко отвлекается на посторонние стимулы и т.д.)
- гиперактивность (часто наблюдаются беспокойные движения в кистях и стопах; сидя на стуле, крутится, вертится; часто встает со своего места в классе во время уроков или в других ситуациях, когда нужно оставаться на месте; проявляет бесцельную двигательную активность: бегает, крутится, пытается куда-то залезть, причем в таких ситуациях, когда это неприемлемо и т.д.)

- плохо управляемая импульсивность (часто отвечает на вопросы не задумываясь, не выслушав их до конца; обычно с трудом дожидается своей очереди в различных ситуациях; часто мешает другим, пристает к окружающим (например, вмешивается в беседы или игры).

Точная причина возникновения СДВГ не известна. Большинство исследователей сходится во мнении, что единую причину возникновения заболевания выявить не удается и, похоже, не удастся никогда». Учёные США, Голландии, Колумбии и Германии выдвинули предположение, что на 80% возникновение СДВГ зависит от генетических факторов. Однако генетические предпосылки к развитию СДВГ проявляются во взаимодействии со средой, которая может эти предпосылки усилить или ослабить.

Синдром Туретта 
(комбинированные голосовые и множественные двигательные тики)

Аутосомно-доминантный тип наследования

Синдром Туретта - специфическое психоневрологическое расстройство, при котором у человека наблюдается один или несколько различных тиков, в некоторых случаях дополняющихся копролалией, то есть неконтролируемым выкрикиванием бранных слов.
Начинается оно в детском или подростковом возрасте у людей, имеющих к этому генетическую предрасположенность. Чаще всего к зрелому возрасту степень выраженности симптомов уменьшается. Умственное развитие при этом заболевании не страдает. Опасных для жизни осложнений патология не вызывает.

Характерные симптомы при синдроме Туретта проявляется в виде различных тиков, то есть непроизвольных движений, условно разделяемых на два вида: вокальные (голосовые) и моторные (двигательные). Каждый из них бывает простым или сложным.

Специальных тестов для подтверждения диагноза нет. Ставится он на основании таких критериев:
1) Тики выглядят как непроизвольные нецеленаправленные движения, возникающие в одной или нескольких группах мышц.
2) Тики появились до 20 лет жизни.
3) Наблюдаются не менее года.
4) Выраженность симптомов изменяется, что можно характеризовать как обострения и ремиссии.

Синдром Каннера (аутизм)

- это психическое заболевание, первые симптомы которого обязательно появляются еще в детском возрасте до 2,5 лет. Однако достоверный диагноз детского аутизма можно установить только в более позднем возрасте (до 5-ти лет), когда у ребенка формируются навыки общения в коллективе. Основные проявления аутизма включают в себя замкнутость, стремление к одиночеству, нарушения эмоционального контакта с окружающими, странности в поведении. Чаще детский аутизм встречается у мальчиков.

Многие ученые считают детский аутизм результатом неправильной работы отдельных генов, т.е. признают наследственную природу этого заболевания.

Первое, что обычно настораживает родителей ребенка-аутиста задолго до обращения к специалисту –  это бедность эмоций. Такие малыши позже начинают улыбаться и делают это редко. Они равнодушны к ласкам родителей, а иногда создается впечатление, что ребенок избегает тактильного контакта с матерью. В первых играх детей-аутистов также есть особенности, например, малыш часами может рассматривать и перебирать свои пальчики, не проявляя интереса к новой яркой погремушке.

Бросаются в глаза необычные жесты, вычурная манера ходить, сидеть, есть. В играх дети-аутисты предпочитают одиночество, игры отличаются стереотипностью, т.е. в игре преобладает повторяющийся набор каких-либо действий.

Синдром Аспергера
Дети  синдромом Аспергера отличаются физической неловкостью, неспособностью к невербальному общению, обладают ограниченной эмпатией по отношению к своим ровесникам. Распространённость этого расстройства у детей, имеющих лёгкую умственную отсталость, примерно 0,5 на 10 000. Дети с синдромом Аспергера, обладающие нормальными интеллектуальными способностями, отмечаются в 20 случаях на 10.000. Среди детей, страдающих синдромом Аспергера, преобладают мальчики.

Это такое состояние, при котором наблюдается шизоидное расстройство личности по типу аутизма, то есть ухода в себя. Однажды возникнув, это состояние существует пожизненно. Основными признаками являются следующие:
- отсутствие эмоциональной активности
- они не заводят близких отношений с окружающими их людьми
- искреннее желание находиться в одиночестве
- такие люди находятся в собственном мире, в собственных фантазиях. 
Данный синдром был описан как одно из проявлений шизоидного расстройства, наблюдающееся еще с детского возраста. 

Максимальное проявление симптомов Синдрома Аспергера наблюдаются в период полового созревания. С такими подростками становится трудно находить общий язык. Они плохо улавливают интонационную разность, не понимают мимики и жестов. В итоге это характеризуется появлением тревожности и беспокойства. У таких детей часто обнаруживается высокий уровень интеллекта, поэтому гении в этой категории не редкость. Иногда все же могут отмечаться трудности в процессе общения. 
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