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ГЕНЕТИЧНІ ЧИННИКИ ЕТІОЛОГІЇ МОТОРНОЇ АЛАЛІЇ 

Формування мовленнєвої діяльності у 
дітей із порушеннями мовлення, адаптація їх до 
умов загальноосвітнього простору набула в 
умовах сьогодення пріоритетного значення. 
Вивчення механізмів виникнення моторної 
алалії залишається одним із важливих питань 
на сучасному етапі розвитку спеціальної 
освіти. 

Проводячи аналіз закордонних літера-
турних джерел з питання дослідження етіології 
та патогенезу моторної алалії, ми зіткнулися з 
проблемою визначення самого поняття цього 
мовленнєвого порушення. У англомовній літе-
ратурі не використовується поняття «моторна 
алалія». Детально вивчивши американську кла-
сифікацію порушень мовлення (за данними 
АЗНА: Атег ісап ЗреесЬ-І_апдиаде-Неагіпд Аззо-
сіаііоп - американської асоціація мови, мовлен-
ня та слуху), ми зупинилися на тому, що доціль-
но ототожнювати наше поняття «моторна ала-
лія» з англомовним поняттям апраксія мовлен-
ня в дитинстві (СЬІІсІііоосІ Аргахіа ої ЗреесН 
(САЗ)), що відноситься до моторних порушень 
мовленнєвого розвитку. 

У дітей із апраксією мовлення є про-
блеми із вимовою звуків, складів і слів, які не 
пов'язані із м'язовою слабкістю або паралічем. 
У таких дітей є проблеми із плануванням пере-
міщення огранів артикуляційного апарату. Ди-
тина знає, що вона хоче сказати, але мозок 
зазнає труднощів під час координації м'язів, 
необхідних для того, щоб вимовити ці слова [5, 
с. 486]. 

Дитяча апраксія мовлення - це невро-
логічне дитяче (педіатричне) мовленнєве пору-
шення, в якому точність і узгодженість рухів, що 
лежать в основі мовлення, порушуються за 
відсутності нервово-м'язових дефіцитів. Це 
порушення може виникати в результаті відомих 
неврологічних порушень в поєднанні зі склад-
ними нейроповедінковими розладами відомого 
чи невідомого походження або як ідіопатичне 
нейрогенне мовленнєве звукове порушення. 
Основний недолік в плануванні і/або програ-
муванні просторово-часових параметрів послі-

Звлінська-Любченко К. О., На Піп ка-п )ига @ и кг. п е і 

довності рухів призводить до помилок у вимові 
звуку [3, с. 78]. 

Важливо відзначити, що, хоча апраксія 
мовлення в дитинстві вважається «араксією 
розвитку», це не те порушення, яке діти просто 
«переростають». Діти із цим мовленнєвим по-
рушенням не дотримуються типових схем і не 
зможуть його подолати без втручання фахівців. 

Причини апраксії мовлення в дитинстві 
й досі не достатньо вивчені. Деякі вчені вважа-
ють, що це порушення, пов'язане із загальним 
розвитком мовлення дитини. Інші вважають, що 
це неврологічний розлад, який впливає на здат-
ність мозку надсилати належні сигнали для 
переміщення м'язів, потрібних для мовлення. 
Тим не менш, дослідження у цьому нвпрямі не 
виявили доказів специфічного ураження голов-
ного мозку або відмінностей у структурі голов-
ного мозку в осіб із апраксією мовлення в ди-
тинстві. Проте в них часто є члени сім'ї, які ма-
ли розлади комунікації або зазнавали труднощів 
у навчанні. Це спостереження та результати 
останніх досліджень вказують на те, що гене-
тичні фактори можуть відігравати певну роль у 
етіології апраксії мовлення в дитинстві. 

Проблему етіології та патогенезу тяжких 
порушень мовлення (у тому числі й моторної 
алалії) досліджували вітчизняні та зарубіжні 
дослідники (0 . Вінарська, Н. Жукова, Л. Журба, 
Д, Ісаєв, О. Корнєв, В. Лукашук, Л. Мастюкова, 
Н.Савінова, Є. Соботович, В. Тарасун, 
Т.ФІлічева, М. Шеремет, С. Копорка, І_. Кисіо 

Вотаг , К. \А/іпсіеп, 0 . Сорроіа, І . .іопззоп. 
Р.Оао, 3. Репд, Т. Ргеизз, і. Тегат і і зи , 3. \АМе, 
ч). \Л/оЬІзсііІеде!, 0. ОезсїміпсІ та багато інших. 

Метою статті є висвітлення генетичних 
чинників етіології моторної алалії (апраксії мов-
лення в дитинстві). 

Первинні висновки про генетику дитячої 
апраксії виникли з досліджень лондонської сім'ї 
(КЕ їат і їу) половина членів якої мала апраксію 
мовлення в дитинстві. Огляди цього широко 
цитованого проекту включають технічні та дос-
тупні описи мутації гена Р0ХР2, який був вияв-
лений у членів зазначеної вище сім'ї. 
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•мосомі (ІІР07) та представляє собою фак-
зр транскрипції - регулятор активності безлічі 
-иіих генів Р0ХР2 належить до великого Ш Л -
імейства транскрипційних факторів. Дані дос-
"Іожень дозволяють припустити роль Р0ХР2 в 
-.-рулюванні розвитку мозку, легенів, КИШКІВНИ-

Також ген Р0ХР2 пов'язують із розвитком 
"овленнєвих навичок [2, с. 1076]. 

Огляд дослідників з групи Юпсіоп-
~'хТогсі яка вивчала сімейство КЕ більше 15 
-оків представляє собою підсумок геномних та 
" " - ї х результатів, включаючи частково аното-

бібліографію [9, с. 131-138]. Проте автори 
~ висвітили повної картини результатів, а дали 
е :_, о г о декілька коротких коментарів щодо дос-
-їлження. . 

За словами дослідників, неиронні фено-
в і (характеристика): що виникає в результаті 
-сл іджень РОХР2 дослідниками різних напря-
І * узгоджуються з ПОВЄДІНКОВИМИ фенотипа-
V,' пов'язаними з апраксією мовлення в дитин-
- З І РОХР2 широко виражений в клітинах, 
"^под ілених по всьому мозку, ЩО узгоджується 

•."огнітивними, мовними, мовленнєвими, про-
винними й іншими проблемами, які спосте-
?аються у Дітей із підозрою на апраксію мов-
=ння в дитинстві. 

Крім того, результати доводять, що му-
- заний РОХР2 може бути виявлений в обох 
« х мозку. Це узгоджуються із серйозністю 

сталістю розвитку апраксії мовлення в ди-
-,-чстві. 

Складність цього дослідження полягала 
* -ому що генні продукти РОХР2 функціонують 
= основному як перемикачі, які регулюють інші 
ї спадкові» гени. Таким чином, хоча відомостей 
- РОХР2 багато, головним завданням на 
• -ї'-бутнє було дослідження індивідуальних та 

-"-активних ефектів генів, якими він управляє, 
-'- •-ема зростання і розвиток нейронних схем, 

лежать в основі сприймання мовлення та п 
- "одукування. 

Другий перспективний розвиток полягав 
, висновках, що підтверджують етіологічну роль 
" Х Р 2 в апраксії мовлення в дитинстві. Нещо-
аазно дослідники з Лондона і Оксфорда повідо-
: , л и що в дослідженні 43 дітей, в якмх щен-
-уфікована апраксія мовлення в дитинстві, в 
- - ні сі дитини (а також її рідного брата та ма-
^ р і ) була така ж мутація РОХР2, яка спосте-

рігається в членів сімейства КЕ із мовленнєви-
ми порушеннями [2, с. 1080]. 

Дослідницька група в Сполучених Шта-
тах повідомила про апраксію мовлення в дитин-
стві, а також дизартрію у матері й донькиіз. тра-
нслокацією хромосом в зоні, що вражає РОХН/ 
[7 с. 500-525]. 

Канадська група виявила дефіцит 
РОХР2 у дитини з апраксією мовлення в дитин-
стві, а також черепно-лицьовою дисморфолоп-
єю [11, с. 509-514]. 

Отже хоча РОХР2, скоріш за все, пов я-
заний з апраксією мовлення в дитинстві, не 
можна не зважати й на описані вище випадки. 
Цілком ймовірно, що існують інші генетичні 
впливи, які лежать в основі альтернативних 
форм цього мовленнєвого порушення. 

Слід звернути увагу на те, що мутація 
РОХР2 була ідентифікована тільки у одного з 4о 
дітей у наведеному вище дослідженні, залиши-
вши незбагненним походження інших діагнозів. 
На додаток, апраксія мовлення була відзначена, 
симптоматично при таких порушеннях, як ау-
тизм галактоземія та деякі форми епілепсії. 
Таким чином, інша задача дослідження поляга-
ла в тому щоб визначити, чи можуть бути 
підтипи апраксії мовлення в дитинстві, пов'язані 
з різним генетичним фоном. 

На більш пізніх етапах впливу гену 
РОХР2 на розвиток апраксії мовлення в дитин-
стві науковці зазначають, що всі пов'язані з 
РОХР2 мовні та мовленнєві порушення, неза-
лежно від основної генетичної зміни, мають 
явний фенотип: апраксію мовлення в дитинстві, 
порушення рухового програмування мовлення 
або планування, яке впливає на виробництво, 
послідовність, час і вимову звуків, складів і слів. 

Всі люди з апраксією мовлення в дитин-
стві незалежно від того, чи спричинені зміни 
РОХР2 або невідомою причиною, - ускладню-
ють автоматичну і точну послідовність звуків 
мови в складах, складів в словах і слів у речен-
нях Додаткові висновки в пов'язаних з г Ш і - 1 
мовними І мовленнєвими розладами можуть 
включати гостру моторну диспраксію (труднощ 
планування або програмування усних рухів на 
вимогу); дизартрію (нервово-м'язовии розлам 
мовлення, який може вплинути на носовии ре-
зонанс, якість голосу, просодику та мовленнєве 
дихання); порушення письма і читання 
с. 486-504]. 
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, г П У С П 0 с н о в н а генетична причина пов'язаних 

тільки Р О Х 0 Р Т Н Н € В И Х Р 0 3 Л А Д Ш " Ц Е П О Р У Ш Е Н Н Я тільки РОХР2, варіанти великої кількості копій 
(тобто суміжні ураження генів), або ж структурні 
варіанти за участю РОХР2 (так названі розлади 
мовлення РОХР2-ПЛЮС) [8, с. 2321-2326] 

Генетична зміна визначає виявлення су-
то мовленнєвих розладів або, більш глобальних 
проблем розвитку та поведінкових проблем 
(розлади мовлення РОХР2-плюс). 

При порушеннях, пов'язаних із РОХР2 
невербальний (ефективний) Ю зазвичай більш 
зберігається у порівнянні з вербальним ІО Тонкі 
моторні навички можуть бути ослаблені (на-
приклад, виникають проблеми при застібанні 
ґудзиків або зав'язуванні шнурків), але валові 
рухові навички є нормальними, В захворюван-
нях, повязаних з РОХР2-плюс, часто зустріча-
ються усні моторні дефіцити, глобальна затри-
мка розвитку і розлад спектру аутизму. 

Ризик рецидиву для осіб із мовленнєвим 
порушенням, пов'язаним з РОХР2, залежить від 
генетичної зміни: 

1) неперіодичні суміжні ураження генів 
(«О/о - сіє ПОУО (З лат. стійке поєднання), а інша 
частина успадковується аутосомно-домінант-
ним чином); 

2) варіанти послідовності РОХР2 (~ 70% 
є сіє ПОУО, а решта успадковуються аутосомно-
домінантним чином); 

3) материнська 1 ^ 7 (не несе підви-
щеного ризику для дітей); 

4) структурний варіант (наприклад 
транслокація хромосом, інверсія (тобто якщо 
один із батьків має структурний варіант,' ризик 
Для нащадків збільшується і залежить від 
конкретного структурного варіанту)); 

5) пренатальне тестування і перед-
імплантаційна генетична діагностика м о т и в і 
якщо генетична мінливість була виявлена у 
когось із членів сім'ї [10, с. 3154]. 

Тестування на основі генів вимагає щоб 
лікар визначив, який ген, ймовірно, задіяний", 
тоді як геномного тестування може і не бути' 
Оскільки фенотип пов'язаних з РОХР2 мовлен-

нєвих порушень є широким, діти з різними ре-
зультатами, швидше за все, будуть діагнос-
товані з використанням тестування на основі 
генів, тоді як більш важкий фенотип, який вклю-
чає затримку розвитку (розумові порушення) 
можуть не відрізнятися від багатьох інших 
успадкованих порушень і, швидше за все, бу-
дуть діагностовані з використанням геномного 
тестування. 

Пов'язані з РОХР2 мовленнєві порушен-
ня зазвичай діагностуються приблизно у віці від 
трьох до чотирьох років, але можуть бути дос-
ліджені раніше, якщо випадки затримки мовлен-
нєвого розвитку було діагностовано в родині 
раніше. Автори наголошують, що перші слова у 
дітей із порушеннями, пов'язаними з РОХР2 [9] 
та РОХР2-плюс [1] з'являються від 18 місяців до 
7 років. 

Дитяча апраксія мовлення містить деякі 
основні характеристики. Важливо відзначити 
що серйозність і особливості зазначеного мов-
леннєвого порушення змінюються протягом 
усього життєвого циклу [6] і, хоча вони назива-
ються «основними» функціями, проте не обо-
в'язково присутні в усіх людей із апраксією мов-
лення в дитинстві. Основні характеристики 
узгоджені групою експертів, включають наступ-
не; невідповідні віку мовленнєві помилки; важ-
кість або неможливість переключення з одного 
артикуляційного укладу на інший; нескладна 
просодика; відставання від своїх однолітків у 
засвоєнні звуків рідної мови; спрощення форми 
складів до форми приголосного або голосного 
звуку [3, с. 78]. 

Отже, проблема моторної алалії (апрак-
сії мовлення в дитинстві) є актуальною пробле-
мою як в Україні, так і за її межами. Саме тому 
надзвичайно важливо детально вивчити питан-
ня її етіології та патогенезу. Ймовірно, чинником 
виникнення цього мовленнєвого порушення 
може бути генетична обумовленість. Детальне 
вивчення зазначеного аспекту допоможе у по-
дальшому знайти актуальні засоби попере-
дження, виявлення та корекції моторної алалії у 
дітей. 

1 рл. 11, І л . , Література 
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го часу залишається недостатньо вивченою. Неоднозначність результатів, які отримують різні автори, а також 
потреба у діагностиці та корекції зазначеного мовленнєвого порушення свідчать про необхідність подальших 
наукових пошуків у цьому напрямі. 

Ключові слова: моторна алалія, апраксія мовлення в дитинстві, генетичні дослідження, ген К ) Л і і. 
Зелинская-Любченко Е. А. Генетические факторьі зтиологии моторной алалии, 
Статья содержит аналмз современньїх генетических исследований, направленнях на изучение пробле-

ми зтиологии моторной алалии. Опираясь на классификацию речевьіх нарушений, предложенную американскои 
ассоциацией язьїка, речи и слуха в сгатье освещеньї понятие «апраксия речи в детстве», что является синони-
мом моторной алалии. В изложении материала рассмотрена генетическая теория возникновения указанного 
речевого нарушения, основанная на изучении мутации гена Р0ХР2, Исследования показьівают, что все связан-
ньіе с Р0ХР2 язьїковьіе и речевьіе нарушения, независимо от основного генетического изменения, имеют явньїи 
фенотип: апраксию речи с детства, нарушение двигательного программирования речи или планирования кото-
рое влияет на производство. последовательность, время и гіроизношение звуков, слогов и слов. Описанное яв-
ляется результатом нарушения участков головного мозга, которьіе планируют и координируют движения губ, рта 
и язьїка. Учитьівая современньїе исследования детской апраксии, указано, что зта проблема и до настоящего 
времени остается недостаточно изученной. Неоднозначность результатов, которьіе получают различньїе авто-
рьі, а также потребность в диагностике и коррекции указанного речевого нарушения свидетельствуют о необхо-
димости дальнейших научньїх поисков в зтом направлений. 

Ключевьіе слова: моторная алалия, апраксия речи в детстве, генетические исследования, ген Р0ХР2. 
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ЛОГОПЕДИЧНА РОБОТА З ДОШКІЛЬНИКАМИ ІЗ ЗНМ ТА РАС 
МЕТОДАМИ ЛОГОРИТМІКИ 

Сьогодні, у епоху соціально-економіко-
політичного розвитку України, відкриваються 
нові перспективи змін в системі спеціальної 
освіти, пов'язані з новим ставленням до дітей з 
особливими потребами, з вирішенням питань їх 
соціалізації та інтеграції у суспільство. Розвиток 
системи спеціальної освіти пов'язаний з пода-
льшою диференціацією і вдосконаленням дію-
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чої мережі корекційних закладів, відкриттям 
нових типів закладів, в яких надається комплек-
сна допомога і підтримка дітям з особливими 
потребами, а також з інтеграцією цих дітей в 
загальноосвітню школу. 

Дошкільний навчальний заклад 
№ 56 «Здоров'ячок» комбінованого типу М.Рівне 
здійснює свою діяльність на підставі Законів 


