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Abstract 
Autism Spectrum Disorder (ASD) is a series of pervasive developmental disorders which may 
present from early childhood. It is characterized by impairments in social interaction and com-
munication, and restricted, repetitive patterns of behavior, interests, or activities. By reviewing 
previous researches and literatures, this article shows the main ways of clinical diagnosis and 
treatments of ASD, hoping to offer support to other ASD researches in the future. 
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摘 要 

孤独症(Autism Spectrum Disorder, ASD)是一种始发于婴幼儿期的广泛性发育障碍。其主要特征是社会

交往障碍、言语交流障碍以及兴趣范围狭窄与行为刻板重复。本文通过回顾以往研究及相关文献，梳理

了现阶段儿童孤独症的临床诊断手段和主要治疗干预手段，希望为今后研究提供相应的借鉴和支持。 
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1. 引言 

孤独症(Autism Spectrum Disorders, ASD)又称为自闭症或全面性发育障碍，是一种始发于婴幼儿期的

广泛性发育障碍(马伟娜，朱蓓蓓，2014)。 
儿童孤独症是由英国的莱奥堪纳教授首次提出的，已经有 60 多年的历史。在我国，孤独症这一诊断

术语最早出现在精神病学家纪明教授等人翻译的美国经典《精神病学》(梅厄格罗斯著)教科书上，在该书

中使用的标题是“婴儿孤独症”(Infant Autism)。在 1982 年由精神病专家陶国泰教授首先报导了我国最

早的 4 例自闭症(惠琳，2014)。尽管对自闭症的研究已经超过半个世纪，但是科学界至今仍不能对孤独症

的成因做出准确和科学的解释，而只是对孤独症达成了这样的共识：孤独症是因大脑、神经系统以及基

因的病变而引起的广泛性、发展性障碍。这种疾病呈现出许多有别于其他精神病、发展障碍的特征。孤

独症一般有三个方面的主要特征：一是社会性交往障碍；二是言语交流障碍；三是兴趣范围狭窄与行为

刻板重复。基于这三个特征，孤独症儿童主要表现为心智年龄的低龄化，在自控力、耐挫力等方面出现

了不同程度的障碍，以及在语言、认知、行为和社会交往这几大方面同时出现严重的问题。 
近年来，国内儿童孤独症的确诊率日渐增多，其发病率甚至已经成为我国精神残疾的首位，逐渐引

起广泛关注，截至 2012 年 4 月中国公益研究院发布的《中国自闭症儿童现状分析报告》显示，目前全国

患有孤独症的儿童人数约 164 万人，其中一部分会成为终生精神残疾障碍儿童，儿童自闭症已经成为民

众及政府都不容忽视的问题。 
与严峻的孤独症危害状况相矛盾的是，尽管今天脑科学和遗传学都在飞速发展，但是作为孤独症研

究的核心，其病因至今仍无法明确，因此也无法提出进行最为直接有效的治疗方案。所以对于孤独症的

儿童，我们只能采取干预手段，以减缓儿童自闭症的症状。 

2. 孤独症的临床诊断 

2.1. 孤独症病因学概述 

学术界至今仍未完全了解孤独症的致病机理。但是，根据多年来的研究积累，研究人员已经发现部

分可能导致孤独症发病的因素。 

2.1.1. 遗传因素 
大量的研究和文献都支持，遗传因素是孤独症的重要致病因素。临床研究表明，大约 10%的孤独症

患者可用遗传综合征和已知染色体异常来解释其病因。这些异常包括染色体片段重复、末端缺失和中间

缺失、平衡移位和非平衡移位、倒位，统称为拷贝数变异(CNV) (Ronald, Happe, & Bolton, 2006)。CNV
最常见于染色体 15q11-q13，该染色体结构异常能解释 1%~3%的儿童孤独症患者病因。孤独症男性多见，

约为女性的 4 倍，男女间患病差异提示遗传方式与性染色体有关，因此，研究者提出孤独症与 X 染色体

连锁的假设，但孤独症伴脆性 Xq27.3 改变者不足 5%，并无统计学意义。另有报道，22q13.3 缺失综合征

可能是严重语言发育迟缓及孤独症样行为的潜在原因(Goines &Van de Water, 2010)。 

2.1.2. 感染与免疫因素 
孕妇怀孕期感染被认为是孤独症发病的重要诱因之一。研究发现，免疫功能较差的患儿在婴儿期十
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分容易受到病毒感染，如风疹病毒、巨细胞病毒、单纯疱疹病毒等，由此可能造成婴儿的中枢神经系统

永久性损害，患儿可能因此患上孤独症。 
关于免疫学与孤独症的研究，主要集中在神经免疫学、免疫遗传学、自身免疫、免疫细胞、细胞因

子、肠胃因素、免疫缺陷等方面。早期研究发现，孤独症患儿中自身免疫缺陷性疾病发生率较高，T 淋

巴细胞亚群也与正常人群有差别，提示免疫功能异常在孤独症发生过程中可能起作用(谭晶晶，高雪屏，

苏林雁，2013)。 
虽然，孤独症在免疫学上的研究已经取得了一些成果，但是由于它不能解释孤独症患儿的男女比例

差异，因此，孤独症的免疫学解释仍未得到证实。 

2.1.3. 孕期理化因子的刺激 
部分研究分析指出，母亲孕期疾病史、孕期阴道出血史、早产、过期产、低体重儿、新生儿缺氧或

者窒息等危险因素与孤独症可能存在关联。女性孕期若精神压力过大或者曾经发生较为严重的疾病，有

可能导致母亲血液肾上腺素增加，导致胎盘血管收缩，影响胎儿血流，导致神经细胞发育异常，增加胎

儿患上孤独症的可能。另外，母亲吸烟等行为也可能引起胎儿大脑发育障碍，增加胎儿患孤独症的可能(靳
占芳，2014)。 

2.1.4. 神经生化 
5-羟色胺(5-HT)是一种重要的中枢神经递质，研究已证明，中枢 5-HT 的神经元广泛分布于前额叶皮

质脑区，这个区域与认知功能有密切关系。有研究认为注意力缺陷、抑郁、行为问题甚至精神分裂症的

发生都是 5-HT 系统受损的结果,并且其研究表明约 1/3 的自闭症患者及其一级亲属中全血或血小板 5-HT
水平升高，同时有 5-HT2 受体的结合位点减少，提示高 5-HT 血症可能是自闭症的一个生化易感性标记。

也有研究指出，自闭症患儿 5-HT 合成能力异常增加，2~15 岁可达到正常成人的 1.5 倍。故有人认为自

闭症患者中枢神经系统的 5-HT 浓度是异常增高的,主张试用消耗 5-HT 的制剂来治疗自闭症。但也有研究

表明，用 5-HT 转运体抑制剂通过增加突触间 5-HT 浓度能有效减少自闭症的仪式和刻板动作。具体缘由

还有待于进一步研究(谭晶晶，高雪屏，苏林雁，2013)。 
Kalta 等人曾经提出孤独症的内啡肽学说，原因是内啡肽过多可以导致社交退缩、感觉迟钝和行为异

常，与儿童孤独症的症状颇为相似。但部分研究指出，使用阿片受体拮抗剂纳曲酮治疗孤独症的疗效也

不明确(戴旭芳，2006)。 
除此以外，部分研究表明，自闭症患者血浆中肾上腺素和去甲肾上腺素增高、而血小板中肾上腺素

和多巴胺下降以及阿片等神经介质的异常，但是否与自闭症的发生与发展有某种关联，尚需进一步探讨。 

2.1.5. 社会心理因素 
过去，大批研究人员相信，孤独症的直接成因是心理因素而非生理因素。其中最重要的心理因素是

父母教养过程中的冷漠和过分形式化。之所以有这样的猜测，是由于早期研究曾发现孤独症儿童多数来

自社会经济地位较高的家庭，这部分家庭的教养方式在大众印象中就是重视规矩而非天性的。然而，在

过去数十年的研究当中，研究人员并未能证实孤独症和教养方式的肯定关系。同时，随着研究的深入，

研究者发现，儿童孤独症可能发生在任何阶层，与经济社会地位不存在明显相关。 

2.1.6. 其他因素 
与孤独症相关的其他因素近年来也陆续被发现，如孤独症可能跟患儿体内的金属元素代谢有关，甚

至和患儿的饮食习惯有关。更多的、更深入的研究正在进行，但何时才能真正解开孤独症的病因学之谜，

仍是未知之数。 
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2.2. 孤独症的临床表现及诊断 

孤独症在行为上的主要表征为社会交往障碍、交流障碍以及狭隘兴趣和重复刻板行为。尽管随着研

究的推进，孤独症的诊断变得更加规范化、标准化。然而，至今为止，孤独症在临床诊断上也没有一个

绝对的界定指标，目前对于孤独症的诊断标准都是描述性的，这是自闭症的成因尚未明确所致。 

2.2.1. DSM-V 诊断标准 
在临床诊断上，根据美国精神病学会公布的孤独症 DSM-V 诊断标准，孤独症患者的确诊必须符合

以下 A、B、C、D 四重标准(邹小兵，2012)： 
A) 在各种情景下持续存在的社会交流和社会交往缺陷，不能用一般的发育迟缓解释，符合以下三项：

1) 社会–情感互动缺陷，轻者表现为异常的社交接触和不能进行回对话，中至缺乏分享性的兴趣、情绪

和情感，社交应答减少，重者完全不能发起社会交往；2) 用于社会交往的非言语交流行为缺陷，轻者表

现为言语和非言语交流整合困难，中至目光接触和肢体语言异常，或在理解和使用非言语交流方面缺陷，

重者完全缺乏面部表情或手势；3) 建立或维持与其发育水平相符的人际关系缺陷(与抚养者的除外)轻者

表现为难以调整自身行为以适应不同社交场景，中至在玩想象性游戏和结交朋友上存在困难，重者明显

对他人没有兴趣。 
B) 行为方式、兴趣或活动内容狭隘、重复，至少符合以下两项：1) 语言、运动或物体运用刻板或

重复(例如简单的刻板动作、回声语言、反复使用物体、怪异语句)；2) 过分坚持某些常规以及言语或非

言语行为的仪式，或对改变的过分抵抗(例如运动性仪式行为，坚持同样的路线或食物，重复提问，或对

细微的变化感到极度痛苦)；3) 高度狭隘、固定的兴趣，其在强度和关注度上是异常的(例如对不寻常的

物品强烈依恋或沉迷，过度局限或持续的兴趣)；4) 对感觉刺激反应过度或反应低下，对环境中的感觉刺

激表现出异常的兴趣(例如对疼痛、热、冷感觉麻木，对某些特定的声音或物料出现负面反应，过多地嗅

或触摸某些物体，沉迷于光线或旋转物体)。 
C) 症状必须在儿童早期出现(但是由于对儿童早期社交需求不高，症状可能不会完全显现)。 
D) 所有症状共同限制和损害了日常功能。 

2.2.2. ASD 程度分级 
根据 DSM-V 标准，美国精神病学会对孤独症进行了分级，详细分级见表 1(邹小兵，2012)。 
 

Table 1. Autism classification standard 
表 1. 孤独症分级标准 

ASD 严重程度 社会交流 狭隘兴趣和重复刻板行为 

三级 

需要非常高 
强度的帮助 

严重的言语和非言语社会交流技能缺陷 
导致严重的功能受损：极少发起社交互动， 
对他人的社交示意反应低下 

迷恋、固定的仪式和/或重复行为，显著影响各方面 
的功能，当这些行为被中断时表现明显的痛苦反应， 
很难从其狭隘的兴趣中转移出来或很快又回到原有 
的兴趣中去 

二级 

需要高强 
度的帮助 

明显的言语和非言语社会交流技巧缺陷， 
即使给予现场支持也表现出明显社交受损， 
较少发起社交互动，对他人的社交示意 
反应较低或异常 

重复刻板行为和/或迷恋或固定的仪式频繁出现， 
即使随意观察也可以明显发现。在很多场合下 
影响患者的功能，当这些行为被中断时表现明显 
的痛苦反应或挫折反应，较难从其狭隘的兴趣中 
转移出来 

一级 

需要帮助 

当现场缺乏支持、社会交流的缺陷引起可 
察觉到的动能受损，发起社交困难，对他 
人的社交示意的反应显得不正常或不成功， 
可能表现出社交兴趣降低 

仪式和重复行为在某一个或多个场合中显得影响 
患者的功能，所他人试图中断其重复刻板行为或 
将其从狭隘兴趣中转移出来，会表现抵抗 
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根据分级标准，孤独症严重程度共被分为三级：一级严重程度为轻，二级严重程度为中，三级严重

程度为重。分级的诊断标准是描述性的而非有量化标准界限的，所以在临床诊断中，孤独症一般由医生

自己判断，而不是通过机器进行化验来确诊。 

3. 孤独症的治疗干预 

由于对孤独症的成因的不了解，目前对于孤独症的治疗仍然无法从根本入手，也没有研制出减缓孤

独症核心症状的特效药物，药物治疗在孤独症的治疗中并未得到较好的发展。在这样的背景之下，干预

为主，药物为辅的治疗方针开始被越来越多人接受，教育训练的方法也成为干预治疗孤独症的主要手段。

教育训练的方法能取得多大的效果严重依赖于实施教育训练的治疗师的能力，所以其效果也一直饱受争

议。19 世纪 80 年代以前，孤独症甚至被认为是不可治疗的，而尽管是在科技飞速发展的今天，孤独症

的治疗仍是人类难题。 
对孤独症的治疗干预的方案非常多，效果不一，部分方案甚至难以评定。这其中应用较为广泛的、

被较多人认同的治疗干预方案基本有三类：结构化教育、行为治疗以及人际关系发展干预。 

3.1. 结构化教育 

结构化教育根据学生的学习目标及能力，对学习环境，包括时间、空间、教材、教具及教学活动，

作一种具有系统性及组织性的安排，以达到教学目标(徐大真，侯佳，孔存慧，2009)，是以社区为基础，

旨在改进孤独症和社交障碍儿童与家庭、亲人、社会之间相互理解，相互交流，相互沟通的能力。结构

化教育项目需要专业人士和教师以及社区工作人员的共同参与。 
结构化教育是由北卡罗莱那医学院 Schopler 等人于 1970 年创立的一个训练项目，在今天的结构化教

育治疗当中仍主要沿用这个项目进行训练。疗法的核心是增进孤独症儿童对环境、教育和训练内容的理

解和服从，特别注意环境的特殊布置，运用视觉提示、训练程序表和所谓“常规”及建立个人工作系统

等方法开展训练，有系统、有组织地安排教学，使孤独症儿童认识、明白环境要求，明白因果关系，增

强沟通，并从中弥补其感知觉、运动和社交等方面的不足，同时纠正不当行为，从而获得包括语言、社

交、感知觉和行为等全面的改善(秦颖，李志猛，2016)。 

3.2. 行为治疗 

行为治疗的手段是以“自闭症是一种有生物学基础的行为失调和缺陷，这些缺陷可以通过精心的指

导训练以及社会和自然的环境有建设性的交互作用来改善”这一观点作为理论基础的。行为治疗的内容

与传统意义上的程序教学法有极大的相似，都是通过正强化、负强化、惩罚、暴露法等行为主义方法来

促进孤独症儿童的正常社会性行为的发展。 
目前，应用较多的行为疗法是应用行为分析法。该疗法强调把语言训练放在首位，从个体的需要出

发。其包括通过直接加强法来教育患儿新行为，认真分析患儿异常行为的起因，并通过改变环境中的相

关因素来改善其异常行为(徐大真，侯佳，孔存慧，2009)。应用行为分析法的核心是分解任务和子任务强

化。 

3.3. 人际关系发展干预 

人际关系发展干预疗法由美国心理学家 Steven Gutstein 创立，是一种围绕家庭展开，由父母作为训

练师的训练方法，主要目的是提高孤独症儿童的社会交往和社会适应性(俞蓉蓉，林良华，许丹，李晓，

邱飞跃，2011)。该疗法强调父母参与到儿童的方方面面的生活中，在各种情景下与儿童进行积极交互，

使儿童能够将这种交互的情景迁移到生活的别处，最终建立正常的社会性交往机制。国外研究表明，该
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疗法能够取得较理想的成果，但由于对父母要求很高，在我国的孤独症治疗中仍未广泛运用。 

3.4. 其他疗法 

许多研究者都曾创造出不同的治疗孤独症的方法，诸如游戏训练法、心理理论训练、音乐疗法(惠琳，

2014)、针灸疗法等等，效果不一，在此不详细叙述。综上所述，在研究治疗孤独症的道路上，人们仍需

要进一步探索，因为尚未找到对大部分儿童都具有显著疗效的方法，而一旦错过了儿童孤独症最佳的治

疗干预的时间，儿童已经形成了基于孤独症的社会交往的行为模式，对他们的治疗就将会更加困难。所

以，找到疾病根源，对症治疗，是我们对于儿童孤独症的最终追求，而需要达成以这样的追求，仍需要

大众和研究者的不懈努力。 

4. 总结 

儿童孤独症是一种始发于婴幼儿期的广泛性发育障碍，我国对该疾病的研究起步较晚。尽管学界已

经针对孤独症进行了长达半世纪的研究，但是关于孤独症的成因仍然没有定论。 
随着研究深入，研究人员已经发现了部分可能影响孤独症的因素，包括遗传因素和感染与免疫因素

等。而在临床上，孤独症主要表现为社会交往障碍、交流障碍以及狭隘兴趣和重复刻板行为。DSM-V 根

据孤独症的临床表现给出了较为权威的诊断标准，但这个标准是描述性的。孤独症成因尚未确定，绝对

化的标准也无法确定。 
在应对孤独症方面，目前被广泛接受的思路是：干预为主，药物为辅。治疗方法包括但不限于结构

化教育、行为治疗和人际关系发展干预。 
个人认为，儿童孤独症研究发展的核心在于孤独症成因的研究。成因研究是否能够取得突破，直接

影响儿童孤独症临床诊断的准确性以及治疗手段的有效性。只要孤独症成因这个难点得以解决，可以展

望围绕孤独症的成因能够进行有针对性的诊断标准修订和相关治疗手段的完善，如何应对儿童孤独症，

前景也会变得明朗。 
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