ЛЕКЦИЯ № 
ОСНОВЫ ТЕРАТОЛОГИИ В АДАПТИВНОЙ ФИЗИЧЕСКОЙ КУЛЬТУРЕ: ВРОЖДЕННЫЕ ПОРОКИ РАЗВИТИЯ И ХРОМОСОМНЫЕ СИНДРОМЫ

Цель лекци: сформировать у студентов базовые знания о врожденных пороках развития (ВПР) и хромосомных болезнях, а также научить их понимать ограничения и противопоказания при организации занятий адаптивной физической культурой (АФК) с детьми, имеющими врожденную патологию.
Задачи лекции
Обучающая: раскрыть понятие тератологии, ВПР, изучить их классификацию, причины (эндогенные и экзогенные) и методы диагностики.
Развивающая: развить умение анализировать клинические проявления конкретных пороков (ЦНС, ССС, ОДА) и хромосомных синдромов (например, синдрома Дауна).
Воспитательная (профессиональная): сформировать ответственное отношение к подбору физической нагрузки, понимание необходимости врачебного контроля и соблюдения противопоказаний.
Практико-ориентированная: подготовить студентов к решению практических задач демоэкзамена ГИА (разработка фрагментов занятий АФК для лиц с конкретными ВПР).
Основные результаты:
Знать:
· понятие и виды ВПР, эндогенные и экзогенные причины их возникновения;
· основные пороки развития органов и систем, а также хромосомные синдромы (Дауна, Шерешевского–Тернера, Клайнфельтера, Дюшенна).
Уметь:
· определять ограничения и противопоказания к физической нагрузке при конкретных врожденных патологиях;
· подбирать инвентарь и дозировать нагрузку с учетом особенностей ребенка.
Владеть:
· навыком построения безопасного занятия АФК для детей с ВПР и хромосомными болезнями;
· пониманием границ своей профессиональной компетенции (педагог не ставит диагноз, а учитывает его в работе).

План
1. [bookmark: _Hlk86479614]Понятие и предмет тератологии
2. [bookmark: _Hlk86511810][bookmark: _Hlk86479487]Этиология и патогенез врожденных пороков развития (ВПР)
3. Методы исследования в клинической тератологии
4. [bookmark: _Hlk86593955]Врожденные пороки развития органов и систем
5. Хромосомные болезни и генные синдромы

1. Понятие и предмет тератологии
Тератология (от греч. teratos – урод, чудовище и logos – учение) – наука об этиологии (причинах), патогенезе (механизме развития болезни), проявлениях ВПР.
Слово «урод» звучит грубо, но исторически оно вошло в название науки. Сегодня в медицине и педагогике мы говорим корректно: врожденный порок развития, аномалия развития, врожденная патология.
Важно для будущего специалиста по АФК: тератология — это не «про страшное». Это про то, почему у ребенка сформировалась та или иная особенность, как она проявляется и что из этого важно учитывать при построении занятий адаптивной физической культурой.
ВПР – стойкие морфологические (то есть структурные, анатомические) изменения органа или всего организма, выходящие за пределы нормы, возникающие внутриутробно в результате нарушения развития зародыша или плода. 
Разберем определение по частям:
· стойкие — не временные, не «пройдет само»;
· морфологические — меняется строение (форма, размер, расположение), а не только функция;
· внутриутробно — возникают до рождения, в период развития зародыша или плода.
Простой пример для понимания разницы: если у ребенка после травмы искривилась рука — это не ВПР, потому что возникло после рождения. А если рука сформировалась короче еще в утробе — это ВПР.
ВПР исчисляются тысячами и различаются по локализации, распространенности, последовательности возникновения в организме, по времени и объекту воздействия тератогенного фактора, по этиологии. Наиболее распространены классификации, которые основываются на этиологическом принципе и локализации.
Различают:
· Агенезия – полное врожденное отсутствие органа (почки, мочевого пузыря, мозга, яичника, щитовидной железы и др.). Многие формы агенезии смертельны, но если отсутствует один из парных органов, то может быть незначительное нарушение нормальной функции.
· Аплазия – полное врожденное отсутствие органа с наличием его сосудистой ножки или отсутствие отдельных частей органа. Пример: аплазия пальца, аплазия части кишечника. Часто требует хирургической коррекции
· Врожденная гипоплазия – недоразвитие органа с относительным дефицитом массы или размеров органа. Пример: гипоплазия почки, гипоплазия легкого. Может ограничивать выносливость.
· Врожденная гиперплазия – увеличение относительной массы, размера или объема органа, например гиперплазия одной почки (компенсаторная). Надо учитывать при дозировании нагрузки.
· Дисплазия – нарушение строения тканей организма,  с упрощением их структуры, деформацией клеток и их составных частей. Например, дисплазия тазобедренного сустава - одна из частых причин ограничений в опорно-двигательной функции.
· Эктопия – смещение органа, расположение его в необычном месте. Например, почка в тазовой области, сердце – вне грудной клетки может менять переносимость нагрузок, требует консультации врача.
· Поли… - удвоение или увеличение числа органов или его частей. Например, полидактилия – многопалость влияет на мелкую моторику, хват, подбор инвентаря.
· Атрезия – полное отсутствие канала или заращение его естественного отверстия. Пример: атрезия пищевода, атрезия слухового прохода. Часто оперируется в раннем возрасте.
· Стеноз – сужение канала или отверстия. Например, стеноз устья аорты, при котором  кардиологический контроль обязателен.
· Персистирование – замедленное обратное развитие органа, в норме подвергающегося атрофии, например, персистирование артериального протока, может влиять на кровообращение и переносимость нагрузок.
· Инверсия – обратное (зеркальное) расположение органов и др. Обычно не ограничивает занятия, но важно знать.
Многие термины звучат устрашающе, но на практике специалист по АФК чаще всего встречает дисплазии, гипоплазии, последствия операций по поводу атрезий и стенозов, а также хромосомные синдромы. Задача — не ставить диагноз, а понимать ограничения и правильно строить занятие.
В зависимости от объекта и времени воздействия вредных факторов ВПР (отвечает на вопрос: на каком этапе внутриутробного развития «сломалось» развитие) классифицируют на:
1. Гаметопатии – изменения в половых клетках (гаметах) с нарушением наследственных структур. Образно: «поломка» произошла еще до зачатия, в яйцеклетке или сперматозоиде.
2. Бластопатии (бластозы) – поражение бластулы, т.е. зародыша в первые 15 суток после оплодотворения яйцеклетки. Пример: если воздействие пришлось на этот период, может пострадать имплантация или возникнуть грубые нарушения.
3. Эмбриопатии (эмбриозы) – повреждения эмбриона в период от 16-го дня до конца восьмой недели (в течение 44 суток после оплодотворения). Это самый «опасный» период для формирования грубых пороков органов, потому что именно тогда закладываются системы органов.
4. Фетопатии – повреждения плода в период от девятой недели до окончания родов. Пример: инфекция на поздних сроках может вызвать не столько порок строения, сколько нарушение функции органа (например, поражение слуха при внутриутробной инфекции).
Пример для запоминания: если у ребёнка диагностирована расщелина верхней губы («заячья губа»), это результат эмбриопатии (нарушение сращения тканей лица на 2–3 неделе эмбриогенеза). А если ребёнок родился с признаками внутриутробной инфекции (например, глухотой после краснухи матери в третьем триместре) — это фетопатия.
Наиболее распространены классификации, которые основываются на этиологическом принципе и локализации.
Классификация ВПР по анатомо-физиологическому признаку (локализации): 
1. ВПР органов и систем: пороки ЦНС и органов чувств, пороки лица и шеи, пороки ССС, пороки дыхательной системы и т.д. и т.п.
2. Множественные ВПР: хромосомные синдромы, генные синдромы, синдромы, обусловленные экзогенными факторами, синдромы неустановленной этиологии, неуточненные множественные пороки.
2. Этиология и патогенез врожденных пороков развития (ВПР)
[bookmark: _Hlk86562493]Этиология — это учение о причинах. Все причины ВПР делятся на эндогенные (внутренние) и экзогенные (внешние).
Эндогенные причины: «перезревание половых клеток», возраст родителей, мутации хромосом, эндокринные заболевания матери.
[bookmark: _Hlk86571537]Экзогенные причины: физические факторы (радиационные и механические воздействия), химические факторы (неполноценное питание матери, гипоксия плода, лекарственные и химические вещества), биологические факторы (вирусы, микоплазмы и протозойные инфекции).
Эндогенные причины
· «Перезревание» половых клеток – комплекс изменений в яйцеклетках и сперматозоидах от момента их полового созревания до момента образования зиготы
· Возраст родителей. В репродуктивной функции организма различают периоды развития, зрелости и увядания. Довольно частое рождение неполноценного потомства у возрастных родителей.
· Мутации – одна из самых частых причин ВПР. Бывают как спонтанными, так и естественными. Происходят на трёх уровнях организации наследственных структур – генном с развитием мономутантных пороков развития  (изменение структуры отдельных генов, структурной единицы наследственности, контролирующей образование какого либо признака) хромосомном (изменение структуры хромосомы, т.е. структурного элемента клеточного ядра, содержащего ДНК), геномном (изменения количества хромосом, например трисомии, моносомии).
Хромосомные и геномные мутации часто приводят к самопроизвольным абортам и хромосомным болезням (10-12%). 
Чаще всего тератогенным эффектом обладают сахарный диабет, эндемический кретинизм, фенилкетонурии, некоторые опухоли и ряд других заболеваний.
Экзогенные (тератогенные) причины
Физические факторы:
· Радиационные воздействия - рентгеновские лучи, гамма лучи
· Механические воздействия – амниотические (плодовой поверхности) сращения, маловодие и крупные миомы матки, приводящие к чрезмерному давлению матки на развивающийся плод
· Термические воздействия.
Химические факторы:
· Лекарственные средства – транквилизаторы, противосудорожные препараты, антикоагулянты, противоопухолевые, гормональные (стероиды), избыток или недостаток витаминов
· Химические вещества – табак, алкоголь, бензин, бензол, формальдегид, ядохимикаты, свинец и др.
· Гипоксии различного происхождения
Биологические факторы:
· Вирусы – краснуха, корь, оспа, герпес, гепатит, туберкулез, цитомегаловирус, ВИЧ
· Микоплазмы
· Протозойные инфекции (токсоплазмоз, малярия)
Патогенез: ВПР формируются в результате отклонений от нормального развития организма. В процессе индивидуального развития организма выделяют несколько этапов: гаметогенез, оплодотворение, эмбриональный морфогенез и постэмбриональное развитие. ВПР формируются в основном в разные периоды эмбрионального морфогенеза.
Пример для практики АФК: если у ребёнка сахарный диабет у матери (эндогенная причина) — высок риск диабетической эмбриопатии с пороками пищеварительной системы. Если мать во время беременности принимала противоопухолевые препараты (химический тератоген) — риск пороков сердца и конечностей. Педагог АФК не лечит, но зная анамнез, он ограничивает упражнения на гибкость и силу для детей с пороками сердца и суставов.

3. Методы исследования в клинической тератологии
В тератологии человека применяют следующие методы:
Клинические методы:
1. Анамнез. Обращают внимание на наличие сходных пороков у родителей и более дальних предков, а также на протекание беременности (болезни, травмы, прием алкоголя, лекарств)
2. Внешний осмотр
3. Дерматоглифика – анализ комплекса кожных узоров, расположенных на ладонях, подошвах и сгибательной поверхности пальцев. 
У каждого человека на коже есть гребешки — тонкие возвышающиеся линии, которые складываются в узоры: петли, завитки, дуги. Они видны невооружённым глазом, а лучше — через лупу или при отпечатке на бумаге (как в дактилоскопии).Эти узоры формируются у плода ещё внутриутробно (примерно на 10–16 неделе беременности) и больше не меняются в течение всей жизни. Даже если человек похудеет, поправится или получит поверхностную травму кожи - рисунок восстановится. Именно поэтому отпечатки пальцев используют для идентификации личности.
Почему это важно для тератологии? Рисунок кожи закладывается одновременно с развитием нервной системы и конечностей. Если на ранних сроках беременности что-то пошло не так (генетическая мутация, инфекция, токсическое воздействие), то вместе с пороками развития меняется и кожный узор. Поэтому дерматоглифика — это вспомогательный метод диагностики: по необычному рисунку ладоней и пальцев врач может заподозрить хромосомную или генную патологию и направить ребёнка на более точное обследование (например, на анализ кариотипа).
Наглядный пример. Взять отпечаток ладони ребёнка на лист бумаги (или просто внимательно посмотреть). Если видна одна прямая линия поперёк всей ладони вместо двух обычных изогнутых — это повод для консультации генетика. Сама по себе такая складка не является диагнозом (она бывает и у здоровых людей), но в сочетании с другими признаками может указывать на хромосомную патологию.
Морфологические методы:
1. Паталогоанатомический
2. Эмбриологический
3. Операционный
4. Биопсийный 
Генетические методы:
1. Генеалогический (анализ родословных)
2. Цитогенетический  - определение хромосомного набора ребенка или плода с ВПР или его родителей
3. Популяционно-статистический. Частота ПР в определенной географической зоне
4. Близнецовый – изучение внутрипарного различия близнецов
Все методы необходимы как для диагностики порока, так и для определения типа его наследования и величины генетического риска. 
На практике вы не будете проводить цитогенетический анализ. Но вы должны знать, что если в медицинской карте ребёнка указан кариотип 47,XX,+21, это означает синдром Дауна (трисомия по 21-й хромосоме). А дерматоглифика (рисунок на ладонях) — это один из способов заподозрить хромосомную патологию, который в АФК используется только как дополнительная информация, но не как диагностический критерий.

4. Врожденные пороки развития органов и систем
Врожденные пороки развития лица и шеи. Формирование лица 2-3 неделя. 
Наиболее распространенные ВПР: расщелина верхней губы («заячья губа»), расщелина неба («волчья пасть»), двойная губа, косая расщелина лица, макростомия, микростомия, двойной рот, добавочный нос, врожденное отсутствие половины носа, прогнатия верхняя и нижняя и т.д и т.п.
Нарушения развития лица могут формировать ряд аномаладов (комплекс пороков, вызванный одной ошибкой морфогенеза), входящих во многие синдромы множественных пороков нехромосомной этиологии и практически во все хромосомные болезни.
 Пример для АФК: у ребёнка с расщелиной нёба после операции (уранопластики) могут быть нарушены функции дыхания и речи. На занятиях АФК важно следить за дыхательными упражнениями и не форсировать нагрузку на голосовые связки (например, избегать громких команд и криков). Подбирать упражнения на мелкую моторику и мимику.
Врожденные пороки развития ЦНС. На первом месте по частоте развития и составляют 30% случаев среди всех ВПР. Причины этих пороков могут быть как экзогенные факторы так и эндогенные (генные мутации). ВПР ЦНС головного мозга характеризуется многообразием неврологических симптомов. Клиническая картина чаще представлена парезами, параличами, мозжечковыми нарушениями, судорогами, а также олигофренией различной степени. 
Основные наиболее тяжелые виды ВПР ЦНС:
1. Анэнцефалия – отсутствие большого мозга и мягких тканей, костей свода черепа
2. Микроцефалия – уменьшение массы и размеров головного мозга
3. Макроцефалия (мегацефалия) – увеличение массы и размеров головного мозга с нарушением расположения извилин, сопровождается олигофренией.
4. Врожденная гидроцефалия – чрезмерное накопление в вентрикулярном или подпаутинном пространстве спинно-мозговой жидкости, сопровождается атрофией мозгового вещества
5. Амиелия – полное отсутствие спинного мозга и др.
Пример для АФК: при гидроцефалии у ребёнка повышено внутричерепное давление, поэтому противопоказаны резкие наклоны вниз, стойки на голове, упражнения с задержкой дыхания и подъёмом тяжестей. При микроцефалии часто снижен интеллект — необходимо упрощать инструкции и использовать наглядность.
Врожденные пороки развития органов чувств. 
ВПР глаз: анофтальмия – отсутствие глазных яблок, диклопия – единый или удвоенный глаз в одной орбите, колобома – очаговое отсутствие той или иной оболочки глаза, миопия, гиперметропия и др.
ВПР органа слуха: малая и большая величина ушной раковины, добавочные ушные раковины и их отсутствие, заращение наружного слухового прохода, околоушные папилломы и др.
Пример для АФК: при анофтальмии или слабовидении у ребёнка снижена зрительная ориентация — необходимо использовать тактильные и звуковые ориентиры (бубен, свисток, хлопки), а также специальный инвентарь с яркими контрастными цветами. При заращении слухового прохода — опираться на показ упражнений и тактильные ощущения.
ВПР сердечно-сосудистой системы (ССС). По частоте занимают 2-ое место. Сердце бывает резко увеличено или уменьшено (макрокардия и микрокардия), в редких случаях отсутствовать (акардия). Может быть эктопия, декстрофия (правостороннее расположение). Среди ВПР с нарушением деления полостей сердца наиболее распространены дефекты межжелудочковой и межпредсердной перегородок: двойная дуга аорты, сужение перешейка аорты – коарктация, стеноз и атрезия легочной артерии или аорты, незаращение артериального (баталлова) протока. К сочетанным ВПР сердца относятся: триада Фалло, тетрада Фалло, пентада Фалло. 
Пример для АФК: ребёнок с тетрадой Фалло (тяжёлый комбинированный порок) имеет цианоз и одышку при нагрузке. Занятия АФК строятся только с разрешения кардиолога, с низкой интенсивностью, с обязательным контролем пульса и дыхания. Противопоказаны упражнения с задержкой дыхания, натуживанием, резкие ускорения.
Врожденные пороки развития органов пищеварения. Составляют примерно 20% всех ПР. основная причина – диабетическая эмбриопатия. Представлены атрезиями и стенозами (одиночные или множественные) пищеварительного тракта, чаще в пищеводе, 12п.к., проксимальном отделе тощей кишки, в области прямой кишки. Грыжа пупка – дефект передней брюшной стенки в области пупка с выпячиванием полупрозрачного грыжевого мешка (пуповина, амнион, петли тонкой кишки).
Пример для АФК: после операции по поводу атрезии пищевода у ребёнка может быть нарушено питание и снижена масса тела. Силовые упражнения на брюшной пресс и подъёмы тяжестей ограничены (риск рефлюкса и расхождения швов). При грыже пупка — избегать повышения внутрибрюшного давления (натуживания, глубоких приседаний с весом).
Врожденные пороки развития почек, мочевыводящих путей и половых органов: ВПР почек: агенезия почек – отсутствие одной или обеих почек, гипоплазия – уменьшение массы и объема почки или обеих почек и др. ВПР мочевыводящих путей – удвоение лоханок и мочеточников, агенезия, атрезия, стеноз мочеточников. 
ВПР половых органов чаще связаны с заболеванием эндокринных желез матери и плода. Наиболее часто встречаются: крипторхизм – это аномалии расположения яичек, при котором оба яичка или одно не опускается в мошонку, а задерживаются в брюшной полости или в паховом канале; атрезия шейки матки и влагалища; гермафродитизм – одновременное наличие признаков обоего пола у одного лица.
Пример для АФК: при агенезии одной почки у ребёнка оставшаяся почка работает с повышенной нагрузкой. Противопоказаны упражнения в жарких условиях (риск обезвоживания), приём мочегонных средств, чрезмерные силовые нагрузки. Необходим питьевой режим и контроль самочувствия.
Врожденные пороки развития опорно-двигательного аппарата. ВПР ОДА можно подразделить на заболевания костей и заболевания мышечной системы.
Например:
· Дисплазия тазобедренного сустава - ограничение отведения бедра, риск вывиха. Исключить глубокие приседания, резкие махи ногами, прыжки с большой амплитудой.
· Косолапость - деформация стопы. Использовать ортопедическую обувь и стельки, упражнения на укрепление мышц стопы и голени.
· Полидактилия (лишние пальцы) - подбирать инвентарь с учётом хвата (мячи большего диаметра, специальные крепления).
· Амиоплазия (недоразвитие мышц) - дозировать силовые упражнения, следить за утомлением.

5. Хромосомные болезни и генные синдромы
Хромосомные болезни – это группа заболеваний, которые вызваны либо нарушением числа хромосом (анеуплодии), либо структурными изменениями той или иной хромосомы (транслокации, делеции, дупликации, инверсии), которые получили название «хромосомные аберрации». Хромосомные болезни – это наследственные болезни, возникающие в результате мутаций наследственного материала в половых клетках одного или обоих родителей на хромосомном или геномном уровне.
Все хромосомные болезни (за исключением нескольких геномных синдромов) проявляются множественными ВПР. Характерен клинический полиморфизм, причинными факторами которого является формирование генотипа в условиях среды.
Различают виды мутаций:
1. Генные – изменения отдельных генов
2. Хромосомные - изменения структуры хромосом: транслокация, делеции, дупликации, инверсии
3. Геномные мутации изменения количества хромосом
В клинической картине хромосомных болезней есть общие черты:
· Задержка физического и психического развития
· Черепно-лицевые деформации
· Аномалии других частей скелета
· Пороки ССС
· Отклонения в гормональном, иммунологическом статусе организма
Типы мутаций обозначены в таблице 1.
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Таблица 1
Типы мутаций (таблица для запоминания)
	Тип мутации
	Суть изменения
	Пример заболевания

	Геномные
	Изменение числа хромосом
	Болезнь Дауна (появление дополнительной 21-й хромосомы)

	Хромосомные
	Перестройка хромосом
	Делеция X-хромосомы (мышечная дистрофия Дюшенна)

	Генные
	Изменения в кодонах
	Серповидно-клеточная анемия



Для демоэкзамена (важно!):
Синдром Дауна (трисомия 21) — характерные черты: плоское лицо, монголоидный разрез глаз, сниженный мышечный тонус (гипотония), гипермобильность суставов, часто ВПР сердца. В АФК: осторожно с упражнениями на гибкость (риск вывихов из-за слабости связок), акцент на укрепление мышечного корсета, координацию и мелкую моторику.
Синдром Шерешевского — Тёрнера (45,X0) — низкий рост, крыловидные складки на шее, бесплодие. В АФК: упражнения на растяжку и осанку, плавание.
Синдром Клайнфельтера (47,XXY) — высокий рост, гинекомастия, бесплодие. В АФК: умеренные силовые нагрузки, коррекция осанки.
Мышечная дистрофия Дюшенна (делеция в X-хромосоме) — прогрессирующая слабость мышц. В АФК: противопоказаны упражнения с сопротивлением и растяжка через боль; акцент на дыхательные упражнения и поддержание подвижности в суставах.

КОНТРОЛЬНЫЕ ВОПРОСЫ
1. Что изучает тератология? Что такое врожденный порок развития (ВПР)?
2. Чем ВПР отличается от травмы, полученной после рождения? Приведите пример.
3. Назови основные виды аномалий: агенезия, аплазия, гипоплазия, дисплазия, атрезия. Приведи по одному примеру.
4. Чем отличаются гаметопатии, бластопатии, эмбриопатии и фетопатии? В какой период внутриутробного развития риск грубых пороков самый высокий?
5. Назови эндогенные причины ВПР.
6. Назови экзогенные (внешние) причины ВПР: физические, химические, биологические факторы.
7. Какие методы исследования применяются в тератологии? Что такое дерматоглифика и зачем она нужна?
8. Что такое кариотип? Что означает запись «47, XX, +21»?
9. Назови основные пороки развития ЦНС. Какие упражнения противопоказаны при гидроцефалии?
10. Какие пороки сердца вы знаете? Что нельзя делать на занятиях ребенку с тетрадой Фалло?
11. Какие пороки опорно-двигательного аппарата встречаются чаще всего? Какие ограничения есть при дисплазии тазобедренного сустава?
12. Что такое хромосомные болезни? Назовите примеры.
13. Какие особенности есть у ребенка с синдромом Дауна и что важно учитывать на занятиях АФК?
14. Что нельзя делать при мышечной дистрофии Дюшенна?
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