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Аннотация. В статье изложены результаты систематизации научных данных 
о степени разработанности технологий психолого-педагогической помощи в ком-
плексной реабилитации детей со спинальной мышечной атрофией (СМА) в россий-
ском и международном опыте. Представлено современное состояние и актуальные 
направления психолого-педагогической помощи семье ребенка с редким генетиче-
ским заболеванием как один из методов комплексной реабилитации. Обозначены 
перспективы исследований в области изучения особых образовательных потреб-
ностей, определения критериев выбора образовательного маршрута и программы 
обучения детей с разным типом СМА. Выявлено, что дифференцированный подход 
в оказании психолого-педагогической помощи ребенку и родителям в рамках ком-
плексной реабилитации позволит осуществить индивидуальный подбор методов 
восстановительного лечения для замедления патологического процесса и профи-
лактики осложнений.
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Abstract. The article offers a systematized review of scientific data on current development 
of psychological and pedagogical support technologies in complex rehabilitation of children 
with Spinal Muscular Atrophy (SMA) in both Russian and international practice. In addition, 
the paper presents current state and areas of psychological and pedagogical support of 
families of children with the rare genetic disorder, as part of complex rehabilitation process. 
Moreover, the article defines the prospects of studying the children’s special educational 
needs, along with defining the criteria in selection of educational patterns and programs for 
children with different types of SMA. As a result, the article concludes that a differentiated 
approach in psychological and pedagogical support of children with SMA and their parents, as 
part of a complex rehabilitation process, allows for individualized selection of rehabilitation 
treatment methods that promote moderation of pathological processes and prevent possible 
complications related to the disease.

Keywords: spinal muscular atrophy, psychological and pedagogical assistance, rehabilitation, 
children with disabilities, earlier intervention, interdisciplinary approach.

Cite as: Kashina E. I., Lazurenko S. B., Pavlova N. N. Current state of medical, psychological 
and pedagogical support of children with spinal muscular atrophy (SMA). Nauka i shkola. 2024, 
No. 1, pp. 116–127. DOI: 10.31862/1819-463X-2024-1-116-127.

Актуальность

Спинальная мышечная атрофия (СМА) – редкое генетическое заболевание, 
входящее в группу заболеваний, сопровождающихся дегенерацией двигательных 
нейронов в спинном мозге и (или) стволе головного мозга и характеризующихся 
преимущественно аутосомно-рецессивным типом наследования [1]. Согласно стати-
стическим данным, распространенность СМА составляет в среднем 5,5 на 100 тыс. 
населения, у новорожденных – 1 на 6–10 тыс. [2]. Благодаря многолетним междис-
циплинарным клиническим исследованиям болезнь изучена достаточно подробно, 
созданы и утверждены стандарты ее раннего выявления, постоянно совершенству-
ются с позиции принципов доказательной медицины международные и отечествен-
ные клинические рекомендации по лечению больных со СМА [3]. Одновременно 
с клиническими исследованиями различных методов терапии ведется разработка 
и апробация протоколов комплексной реабилитации пациентов со СМА, так как за-
болевание сопровождается набором клинических синдромов, существенно огра-
ничивающих психофизическое функционирование и жизнедеятельность больного. 
Заболевание нервной системы, следствием которого становится ограничение под-
вижности ребенка со СМА, негативным образом влияет на процесс психического 
развития, так как у детей не происходит накопления достаточного разнообразного 
сенсорного и практического опыта взаимодействия со средой для своевременного 
перехода на новый более совершенный уровень познания окружающей действи-
тельности. Отдельная проблема связана с трудностями освоения детьми со СМА 
речью как средством коммуникации в условиях нарушения мышечной иннервации. 
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Закономерно, что ключевым компонентом комплексной реабилитации пациентов со 
СМА обозначен междисциплинарный подход с участием специалистов психолого-
педагогического профиля. 

Согласно нормативным документам, для каждого больного СМА взрослого и дет-
ского возраста в Российской Федерации разрабатывается индивидуальная про-
грамма реабилитации и абилитации (ИПРА), включающая в себя следующие виды 
помощи: медицинскую (фармакологическое лечение и воздействие физических 
и средовых факторов), социальную (удовлетворение социальных нужд ребенка) 
и психолого-педагогическую (создание условий для развития психических возмож-
ностей, улучшения эмоционального состояния, повышения степени социальной 
компетентности, реализации личностного и творческого потенциала) [4]. Психолого-
педагогические технологии с научным обоснованием коррекционного и восстанови-
тельного эффектов должны использоваться на всех этапах медицинской деятель-
ности: диагностическом, профилактическом, просветительском, реабилитационном. 
Высокая социальная значимость вопросов воспитания и образования детей со 
СМА указывает на необходимость проведения научного анализа состояния психо-
лого-педагогической помощи в комплексной реабилитации детей данной категории 
для определения актуальных направлений исследований, что и стало целью насто-
ящей статьи.

Основная часть

В настоящее время в большинстве стран Европы, Америки и Азии осуществля-
ется научный поиск методов лечения нервно-мышечных заболеваний, в частности 
спинальной мышечной атрофией. Результатом многолетних исследований стало 
создание лекарственных препаратов и алгоритмов медико-социальной реабилита-
ции для улучшения качества жизни пациентов со СМА различных типов [5]. 

По данным американских исследований по состоянию на 31 декабря 2016 г., база 
данных Cure SMA после корректировки содержит данные о 1966 человек, из них 
51,9% имеют I тип СМА, 32,3% – II тип и 15,8% – III тип [6]. Канадский регистр нерв-
но-мышечных заболеваний по состоянию на март 2020 г. содержал данные о 250 
пациентах со СМА [7].

Согласно сведениям ФГБНУ «Медико-генетический научный центр им. академика 
Н. П. Бочкова», в России частота мутаций в гене у носителей SMN1 имеет соотноше-
ние 1:36 [8]. В РФ не существует официального регистра пациентов со СМА, но, со-
гласно статистике благотворительного фонда «Семьи СМА», на 31.12.2019 г. диа-
гностировано 913 пациентов со СМА, к 2020 г. число больных увеличилось до 998 
пациентов. Всего в России приблизительно от 5000 до 7000 людей с данным забо-
леванием [9].

Основными причинами увеличения частоты распространенности СМА являются 
как истинное нарастание заболеваемости, так и медико-социальные факторы. Со-
временные возможности медицины позволяют выхаживать детей, рожденных с кри-
тически низкой массой тела, детей с тяжелыми перинатальными патологиями (ас-
фиксия, родовая травма, инфекционные заболевания). Расширение видов и форм 
медико-социальной и экономической поддержки не смогло переломить сложившую-
ся негативную динамику показателей состояния здоровья детского населения стра-
ны и привело к появлению нового поколения носителей генных мутаций. На увеличе-
ние количества детей со СМА повлияло также повышение уровня диагностических 
возможностей молекулярно-генетической верификации [10].
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С 1 января 2023 г. вступил в силу приказ № 274н «Об утверждении Порядка ока-
зания медицинской помощи пациентам с врожденными и (или) наследственными 
заболеваниями» [11]. Тестирование новорожденных на наличие наследственных за-
болеваний выросло с 5 до 36 нозологий, в скрининг включена и диагностика СМА. 
Таким образом, в скором времени ожидается еще большее количество детей с этой 
редкой болезнью. 

При значительном прогрессе в области фармакологического лечения и примене-
ния немедикаментозных технологий для восстановления двигательных возможно-
стей пациентов со СМА, организация и содержание психолого-педагогического со-
провождения в полной мере не определены. С целью обобщения научных данных 
в области организации образования и психолого-педагогической помощи детям со 
СМА как неотъемлемой составляющей комплексной реабилитации нами был про-
веден научный поиск и анализ литературных источников по данной теме, который 
показал следующее. 

Впервые спинальная мышечная атрофия описана в XIX в. австрийским невро-
логом Г. Вердингом. В 1891 г. в журнале «Архив психиатрии и неврологии» врач 
в своей статье представил описание патоморфологических изменений различных 
групп мышц, периферических нервов и спинного мозга, предположил наследствен-
ный характер заболевания. В 1892 г., независимо от статьи Г. Вердинга, немецкий 
невролог И. Гоффман обосновал нозологическую самостоятельность заболевания 
спинальная мышечная атрофия. В 1893 г. ученые представили описание 7 случаев 
из 4 семей, а также результаты исследования аутопсий 2 больных с СМА, по данным 
которых были выявлены характерные патоморфологические изменения [12]. 

Термин «Спинальная амиотрофия» является широким понятием, объединяю-
щим группу заболеваний, сопровождающихся дегенерацией двигательных нейронов 
в спинном мозге и (или) стволе головного мозга и характеризующихся преимуще-
ственно аутосомно-рецессивным типом наследования [2]. 

На сегодняшний день под термином СМА специалистами понимается наиболее 
распространенная форма заболевания, обусловленное мутациями в гене выжи-
ваемости моторных нейронов 1 (survival of motor neuron 1 – SMN1), расположен-
ном на длинном плече 5-й хромосомы. Эта форма стала обозначаться как СМА 5q, 
или проксимальная СМА [13].

Согласно международным стандартам, диагностический алгоритм включает ме-
дико-генетическое исследование, оценку функциональных возможностей пациента 
с учетом рекомендованных международными экспертами верифицированных шкал 
(RHS, RULM), а также функциональные, радиологические и биохимические методы 
исследования [14]. Основополагающим среди критериев достоверной диагностики 
является поиск генетической мутации, что рассматривается в качестве золотого 
стандарта [15].

К клиническим проявлениям СМА относятся: бульбарные нарушения (ослаблен-
ный крик у детей, фасцикуляции языка), нарушения дыхания, контрактуры суставов, 
снижение или отсутствие глубоких рефлексов, атрофия мышц, их слабость и гипо-
тония [12].

Также проявления болезни могут варьироваться в зависимости от типа заболева-
ния. В настоящее время выделяются 4 типа СМА:

1) СМА I типа (болезнь Верднига – Гоффмана) – острое заболевание у младенцев, 
тяжелая форма. К данному типу относятся до 30% всех случаев СМА. Проявляется 
в возрасте от 0 до 6 месяцев [16]. Характерными признаками СМА I типа являют-
ся стремительное прогрессирование симптомов, глубокая слабость и выраженная 
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диффузная мышечная гипотония, нарастание мышечной слабости в конечностях, 
приводящей к резкому выраженному ограничению активных движений. Средняя 
продолжительность жизни ребенка со СМА I типа составляет в среднем 5,9 месяца. 
95% пациентов не доживают до возраста 2 лет. Основная причина смерти – дыха-
тельная недостаточность на фоне интеркуррентных респираторных заболеваний.

2) СМА II типа, промежуточный вариант (синдром Дубовица). Наиболее распро-
страненный вариант СМА (45% случаев). Чаще выявляется у детей после 6 месяцев 
жизни и до двух лет [2]. Продолжительность жизни варьирует от 2 до 20–30 лет. При-
чиной большинства ранних смертей являются респираторные инфекции. 

3) СМА III типа – юношеская форма (болезнь Кугельберга – Веландера). К данно-
му типу относится около 18% всех случаев заболевания. Двигательная активность 
во внутриутробном периоде у детей достаточна, при рождении ребенок здоров, 
дебют симптомов происходит в промежуток от 2 до 15 лет. Больные предъявляют 
жалобы на затруднения при ходьбе, беге, подъеме или спуске, приседании [17]. Бо-
лезнь прогрессирует медленно, и в большинстве случаев можно ожидать нормаль-
ную продолжительность жизни. 

4) СМА IV типа. Дебют заболевания – в возрастном диапазоне от 10 до 30 лет. 
Характерной особенностью является стертость клинических признаков в виде не-
значительного ограничения функции передвижения, затруднений при беге, приседа-
ниях, прыжках, умеренной гипотрофии мышц бедер и тазового пояса [1; 18]. Течение 
заболевания чаще стационарное. 

Раннее выявление патологии позволяет начать оказание помощи заболевшим 
на ранних этапах заболевания, в частности СМА I типа, так как оно является самым 
опасным. 

На сегодняшний момент радикального лечения СМА не существует, но в совре-
менной фармакологии сделан прорыв по синтезу препаратов, влияющих на течение 
болезни и ее исход. Разработаны три лекарственных средства, модифицирующих 
и действующих на причину развития СМА: 

1. Nusinersen (Спинраза) – препарат увеличивает производство белка SMN 
из «резервного» гена SMN2 с использованием молекул, структура которых разрабо-
тана для лечения спинальной мышечной атрофии. Препарат приводит к клинически 
значимым улучшениям и останавливает прогрессирование заболевания. Кратность 
введения: 1-й день, 15-й день, 30-й день, 60-й день, потом поддерживающая доза 
вводится каждые 4 месяца. Пациент находится на поддерживающей терапии пожиз-
ненно [19].

В клиническом исследовании «Спинразы», проведенном компанией ENDEAR, 
из 121 пациента со СМА I типа выжили 84% пациентов, получавших препарат, и 61% 
пациентов, получавших плацебо [20].

2. Risdiplam (Эврисди) – препарат разработан для длительного повышения и под-
держания уровня белка SMN. Механизм действия препарата примерно такой же, 
как и у «Спинразы», главное отличие – пероральный метод введения препарата. 
По данным клинических испытаний 2020 г., более 88% младенцев со СМА I типа 
выжили и больше не нуждались в постоянной вентиляции легких после 2 лет при-
менения препарата, в дальнейшем у детей отмечалось улучшение двигательных на-
выков [19].

3. Onasemnogene abeparvovec (Золгенсма) – первый препарат генной терапии, 
предназначен для устранения генетической причины СМА путем замены дефектного 
или отсутствующего гена SMN1. Вводится однократно внутривенно в возрасте до 2 
лет у пациентов со СМА I типа. «Золгенсма» зарегистрирована в России 9 декабря 
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2021 г. При оценке эффективности препарата в РФ из 10 пациентов со СМА, полу-
чивших инъекцию «Золгенсмы», через 6 месяцев положительная динамика наблю-
далась в 7 случаях [20].

Таким образом, благодаря появлению новых способов лечения произошли зна-
чительные положительные изменения в течение заболевания и продолжительности 
жизни пациентов со СМА. В связи с этим особую актуальность приобрели вопросы 
восстановления психофизического функционирования больных СМА и создания ус-
ловий для улучшения качества их жизни.

Согласно приказу Минздрава России от 29.12.2012 г. № 1691н «Об утверждении 
стандарта специализированной медицинской помощи детям при спинальных мы-
шечных атрофиях» [21], существует стандарт оказания медицинской помощи детям 
со СМА, где указано, что ребенок с данным заболеванием имеет право на стационар-
ное наблюдение, осмотр специалистов, а также на поддерживающую лекарствен-
ную терапию и реабилитационные мероприятия в рамках стационарного лечения.

Для эффективной коррекции клинических синдромов, в частности мышечной сла-
бости, используют различные реабилитационные методы и средства: кинезиотера-
пия, ортезы, корсеты, приспособления для передвижения [22; 23]. Цель и методики 
программы реабилитации определяются консилиумом специалистов на основании 
анализа результатов текущей оценки состояния моторных функций и ортопедиче-
ских проявлений, характера психофизических нарушений. 

Для пациентов, способных к самостоятельному передвижению, основными зада-
чами реабилитации являются восстановление и улучшение функции подвижности 
движения суставов с акцентом на верхние конечности, а также улучшение баланса, 
выносливости, создание правильного стереотипа движений, толерантности к физи-
ческим нагрузкам.

При возможности вертикализации и сохранения больным СМА позы в положении 
сидя назначаются восстановительные мероприятия для предотвращения контрак-
тур конечностей, уменьшения деформаций позвоночника, увеличения объема дви-
жений, а также сохранения или увеличения объема движений, поддержания и со-
вершенствования мобильности пациента. 

Реабилитация лиц, вертикализация которых невозможна, направлена на под-
держку витальных функций организма, снижение риска развития осложнений, свя-
занных с вынужденным положением пациента, за счет применения методов улучше-
ния функции и диапазона движений, предотвращения образования контрактур.

В клинических рекомендациях указывается, что, помимо развития движений, ком-
плексная реабилитация пациентов со СМА должна носить мультидисциплинарный 
характер и включать психолого-педагогические мероприятия с целью создания опти-
мальных условий для психического развития ребенка и стабилизации психологиче-
ского состояния ухаживающих взрослых (родителей и/или законных представителей 
ребенка). 

Необходимость участия в комплексной реабилитации специалистов психолого-
педагогического профиля подтверждается научными данными о том, что качество 
жизни детей со СМА значительно ниже такового у детей с неврологическими бо-
лезнями другой этиологии. Однако в опубликованных литературных источниках 
и диссертационных исследованиях мы не нашли описания целей и алгоритма пси-
холого-педагогической помощи в структуре комплексной реабилитации, как и ре-
комендаций по включению детей со СМА в образовательный процесс. В большин-
стве зарубежных исследований психолого-педагогическая помощь ребенку со СМА 
и его семье рассматривается как помощь психологов и социальных работников 
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в организации ухода и присмотра за больным, содействие в получении необходи-
мых технических средств и видов социальной помощи, координация взаимодей-
ствия между поставщиками медицинской, образовательной, психологической и со-
циальной поддержки. 

Особое внимание ученых разработке психологического аспекта комплексной реа-
билитации объясняется тяжестью социального бремени, которое ложится на плечи 
родителей. Большинство взрослых не имеют достаточных адаптационных резервов 
для приспособления к трудной жизненной ситуации, увлечению временных и физи-
ческих затрат на уход за тяжелобольным малышом. На фоне прогредиентного сни-
жения психофизического функционирования ребенка при отсутствии радикальной 
медицинской помощи родители сталкиваются с психотравматическими пережива-
ниями страха, неопределенности, пессимистической картины будущего. Сочетание 
психофизического истощения и хронического эмоционального стресса свидетель-
ствует о высоком риске возникновения у взрослых дистресса и посттравматического 
стрессового расстройства [24]. В Российской Федерации психологическую поддерж-
ку родители детей со СМА могут получить бесплатно, обратившись в благотвори-
тельные фонды помощи детям со СМА и их семьям («Важные люди», «Семьи СМА», 
«СМАфонд» и др.). Несмотря на наличие государственной системы социальной по-
мощи, волонтерских организаций и благотворительных фондов, большинство роди-
телей детей со СМА говорят о том, что испытывают ряд педагогических и психоло-
гических трудностей. Проблема доступности и качества психолого-педагогического 
сопровождения больных со СМА в процессе реализации комплексной реабилитации, 
которая может осуществляться в разных институциональных условиях, обусловлена 
инновационностью данного вида помощи и отсутствием научно-обоснованного по-
рядка ее реализации. 

Отдельной неразработанной темой является организация образования и воспита-
ния детей со СМА как в домашних условиях, так и в образовательной организации, 
в том числе критерии выбора образовательного маршрута и программы обучения 
на разных этапах болезни ребенка. С учетом психофизических ограничений для вклю-
чения детей со СМА в образовательный процесс необходимо создать специальные 
образовательные условия, индивидуально подбирать технические средства и без-
опасный режим педагогической нагрузки, учитывающий характер морфологических 
изменений и тяжесть клинического состояния. Однако до настоящего времени дан-
ные вопросы не урегулированы и требуют организации междисциплинарных науч-
ных исследований, что позволит за счет сотрудничества ученых объединить диф-
ференцированные области научного знания и разработать комплексную программу 
медико-социальной реабилитации детей новой малоизученной категории.

Заключение

Стремительное совершенствование медицинских технологий способствовало 
раннему выявлению нервно-мышечных заболеваний у детей. На начальной стадии 
разработки находятся вопросы научного обоснования программ и протоколов ком-
плексной реабилитации детей со спинальной мышечной атрофией, что указывает 
на особую актуальность данной области междисциплинарных исследований. 

В настоящее время реабилитация детей со СМА направлена на коррекцию 
двигательных нарушений и замедление прогредиенции патологического процес-
са при различных типах и стадиях заболевания. Научный поиск и апробация эф-
фективных психолого-педагогических технологий помощи семье ребенка со СМА 
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позволит дополнить программу комплексной реабилитации инструментом, пред-
упреждающим возникновение сложной структуры вторичных и третичных соци-
альных последствий болезни, активизации компенсаторно-приспособительных 
функций для реализации психических возможностей и социализации ребенка со 
СМА на разных возрастных этапах. Объективный глубокий анализ результатов си-
нергического эффекта различных комбинаций методов и восстановительных ме-
роприятий в комплексной медицинской реабилитации может осуществить только 
коллектив специалистов из разных профессиональных областей, основываясь 
на данных мониторинга психофизического состояния пациента с помощью кли-
нической оценки и психолого-педагогической диагностики на различных стадиях 
заболевания, с фиксацией данных о характере и проявлениях прогрессирования 
болезни, критериев и показателей, ориентирующих на определение социальных 
и образовательных условий, их модификацию, персонифицированный выбор ал-
горитма и содержания терапевтических и психолого-педагогических методов воз-
действия. Также следует определить направления и организацию психологической 
работы с членами семьи ребенка со СМА, которые ежедневно сталкиваются со 
множеством психосоциальных и педагогических проблемы в процессе ухода и вос-
питания. Это связано с тем, что на фоне прогредиентного снижения психофизи-
ческого функционирования ребенка при отсутствии радикальной медицинской по-
мощи, родители находятся в состоянии неопределенности и испытывают страх. 
Сочетание психофизического истощения и хронического эмоционального напряже-
ния свидетельствуют о высоком риске возникновения у взрослых дистресса и пост-
травматического стрессового расстройства. 

Дифференцированный подход в оказании психолого-педагогической помощи ре-
бенку и родителям (законным представителям) в комплексной медицинской реаби-
литации как с клинических позиций, так и с учетом современных достижений в обла-
сти психологии и педагогики позволит осуществить индивидуальный подбор методов 
восстановительного лечения для замедления патологического процесса и профи-
лактики осложнений и, как следствие, уменьшения тяжести инвалидизации на про-
тяжении всей жизни пациента. Результатом междисциплинарных усилий становится 
возможность активного безопасного включения ребенка со СМА в образовательный 
процесс и общение со сверстниками, реалистичность перспектив его профессио-
нальной реализации и улучшения качества жизни.
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