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摘  要 

孤独症谱系障碍(Autism Spectrum Disorder, ASD)是一种起病于童年期的神经发育障碍，早期识别与干

预对于改善患儿预后至关重要。目前，我国仍面临公众认知不足、筛查体系不完善及诊断延迟等问题，

需进一步整合多学科资源，完善筛查体系标准化建设，解决技术转化与公众接受度等挑战。本文结合我

国现状，梳理了实现早期筛查、早期诊断的关键策略，构建科学合理的ASD诊疗体系，结合传统筛查方

法与新兴技术，为ASD早期诊断、改善ASD预后提供可参考经验。 
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Abstract 
Autism spectrum disorder (ASD), a neurodevelopmental disorder with onset in early childhood, 
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necessitates early identification and intervention to optimize long-term outcomes. Current chal-
lenges in China include insufficient public awareness, suboptimal screening infrastructure, and de-
layed diagnosis, underscoring the urgency to consolidate multidisciplinary resources and standard-
ize screening protocols. This review synthesizes key strategies for achieving early detection and 
diagnosis within the Chinese context, proposing a scientifically-grounded diagnostic framework 
that integrates conventional screening approaches with innovative digital diagnostic technologies. 
Such integration aims to enhance diagnostic precision, facilitate timely intervention, and provide 
actionable insights for improving prognostic trajectories in ASD populations. 
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1. 引言 

孤独症谱系障碍(Autism Spectrum Disorder, ASD)是一类以社会交往和沟通障碍、兴趣或活动范围狭

窄以及刻板重复行为为核心特征的神经发育障碍疾病[1]。根据美国疾病控制与预防中心于 2023 年 3 月

发布的最新报告，8 岁儿童 ASD 患病率已升至 1/36，相较于 2018 年的 1/44，提高了 5% [2]；在我国，

2014~2016 年 6~12 岁儿童的 ASD 患病率为 0.70% [3]。随着遗传与环境交互作用的变化、公众认知的提

升、筛查手段的进步以及临床评估和诊断技术的发展，全球范围内 ASD 的患病率持续增长。然而，ASD
的发病机制仍未明确，目前诊断主要依赖核心症状及行为观察与心理行为评估，且尚无完全根治的方案。 

由于多种神经精神共病高发及不同程度的社交障碍，大多数 ASD 患儿的远期生活质量不佳，成年后

往往缺乏独立生活能力，需依赖家庭及社会支持，从而带来沉重的经济和社会负担。已有大量研究证实

早期干预是改善 ASD 患儿预后的最有效措施，其中 0~3 岁是 ASD 早期干预的关键窗口期[4]，尤其对于

症状严重的儿童而言，早期识别、行为干预及特殊教育至关重要。然而，由于我国公众对 ASD 认知不足、

儿童保健筛查体系尚不完善，以及缺乏高敏感度和高特异度的筛查/诊断工具等因素，我国 ASD 患病率

可能仍存在低估的情况[5]。 
因此，如何提高 ASD 儿童的转诊率，以促进早期诊断和干预，已成为临床关注的重要问题。本文综

述了提高 ASD 转诊率的相关研究进展，以期为临床实践中的早期识别和干预提供参考。 

2. 提高家长对 ASD 的认知 

临床研究普遍认为，养育者或社区保健医务人员是最早接触并发现 ASD 儿童早期行为发育异常的关

键群体，他们为 ASD 的早期识别提供基础保障。然而，国内外研究表明，家长对 ASD 相关行为表现的

认识普遍不足，往往未能充分重视儿童的发育异常，导致早期识别率较低[6] [7]。其次，目前广泛应用的

ASD 评估量表主要由养育者填写，受文化水平、理解能力、主观认知及对子女关注程度的影响，可能出

现较大偏差，从而影响诊断的准确性。且有研究显示，相较于母亲，祖辈在发现儿童发育异常方面的时

间更晚[8]。 
此外，受传统观念影响，不少家长即便察觉婴幼儿的发育明显落后于同龄儿童，仍倾向于以“贵人

语迟”等观念加以解释，而不愿主动就医，最终导致诊断和干预的延误，错失最佳治疗时机。因此，提高
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家长对 ASD 的认知，使其了解早期诊断和行为干预的重要性，增强其对儿童行为发育异常的识别能力，

对提升 ASD 早期识别及诊断率至关重要。 
中华医学会儿科学分会发育行为学组于 2017 年发布的《孤独症谱系障碍儿童早期识别筛查和早期干

预专家共识》中首次提出了“五不”行为的概念，即不(少)看、不(少)应、不(少)指、不(少)语、不当[9]。
这一症状识别口诀简明易懂，便于家长掌握，可作为 ASD 早期识别的重要行为标志。该口诀有助于提高

基层医生及家长对 ASD 的早期识别能力，减少因延迟诊断而导致的不良后果。 

3. 形成规范、完善的三级筛查模式 

2007 年美国儿科学会(American Academy of Pediatrics, AAP)提出所有儿童应在 9、18 和 24 月龄进行

常规发育监测[10]，并在此基础上完善 ASD 筛查体系，以实现早筛查、早诊断、早干预。然而，我国大

多数 ASD 患儿的确诊年龄仍然偏晚，可能与多数医疗机构尚未将 ASD 早期筛查纳入常规儿童保健工作

体系、未建立完善的 ASD 早期筛查管理模式、缺乏有效的 ASD 高危儿童早期识别途径等因素密切相关。

黄敏施等人发现接受早期筛查的儿童其 ASD 早期诊断率是未接受筛查儿童的 4.296 倍[11]。可见，ASD
早期筛查对于提高早期诊断率至关重要。 

我国已建立较为完善的三级儿童保健体系，基层卫生服务机构能够广泛覆盖儿童群体，便捷地开展

生长发育监测，早期发现心理行为异常儿童，并帮助患儿顺利转诊至上级医院进一步确诊。因此，积极

构建基层卫生服务机构与三级医院协同合作的 ASD 筛查及双向转诊网络，可有效提升婴幼儿 ASD 早期

识别及诊断的精准性和及时性，并促进 ASD 患儿的早期干预和康复。在 2017 年 9 月至 2019 年 9 月期

间，东菀市对 2000 名儿童开展 ASD 三级筛查，发现 ASD 患病率为 1.35%，高于既往报道数据[12]，表

明三级筛查模式有助于提高 ASD 的检出率。此外，李爱文等人在柳州市建立三级筛查体系后，2019~2020
年间 ASD 的筛查率、转诊率及确诊率均有所提升[13]。此前，我国部分发达地区也试行了基于社区的 ASD
三级筛查管理模式[14]-[16]，研究均证实该模式可有效提高检出率、降低漏诊率，并取得了良好成效。因

此，将 ASD 三级筛查模式纳入我国儿童保健的常规筛查体系，有助于降低 ASD 的确诊年龄，使患儿能

够尽早接受康复训练，从而改善预后，提高生活质量，减轻家庭与社会负担，并促进我国人口素质提升。 
ASD 的早期诊断与康复对其远期预后具有关键性影响，而建立符合我国国情的分级诊疗体系是保障

ASD 规范化筛查、诊断及干预的重要举措。为此，2022 年国家卫生健康委办公厅印发《孤独症筛查干预

规范(试行)》[17]，明确提出分级诊疗制度，即由基层医疗卫生机构进行初筛，县级妇幼保健机构开展复

筛，具备 ASD 诊断能力的医疗机构负责最终确诊与干预。落实国家卫健委的筛查政策，加快构建并完善

社区/乡镇–县–市三级筛查体系，探索适应不同地区发展特点的 ASD 公共卫生服务模式，实现 ASD 的

早发现、早诊断和早期干预，已成为当前亟待解决的重点任务。 

4. 促进筛查工具的联合使用 

目前，ASD 的诊断缺乏特异性实验室检查指标，主要依赖行为学特征进行评估。然而，大多数 ASD
患儿在早期已表现出明显的发育异常，如非言语沟通能力缺陷、发育倒退等，这些临床表现在 ASD 早期

筛查中具有较高的区分度。因此，量表已成为 ASD 早期筛查和诊断的重要工具[18]。筛查量表因其操作

简便、经济高效，可用于常规筛查，以区分正常儿童与 ASD 高风险儿童。 
ASD 筛查一般分为一级筛查和二级筛查。其中，一级筛查面向普通儿童群体，主要用于早期识别高

风险个体；二级筛查则针对已被识别为高风险的儿童，以进一步提高筛查的准确性。目前，我国常用的

一级筛查工具包括改良版婴幼儿孤独症筛查量表(the Modified Checklist for Autism in Toddles, M-CHAT)、
改良版婴幼儿孤独症筛查量表–随访版(the Modified Checklist for Autism in Toddlers, Revised with Follow-
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Up, M-CHAT-R/F)、量化的婴幼儿孤独症筛查量表(Quantitative Checklist for Autism in Toddlers, Q-CHAT)、
广泛性发育障碍筛查量表第二版(Pervasive Developmental Disorders Screening Test-II, PDDST-II)、发育行

为量表–早期筛查(Developmental Behavior Checklist-Early Screening, DBC-ES)等[19]；二级筛查工具主要

包括婴幼儿量表(Infant-Toddler Checklist, ITC)、克氏孤独症行为量表(Clancy Autism Behavior Scale, CABS)、
孤独症行为量表(Autism Behavior Checklist, ABC)、社会反应量表(Social Responsiveness Scale, SRS)、2 岁

儿童孤独症筛查量表(Screening Tool for Autism in Two Year Olds, STAT)、社交沟通量表(Social Communi-
cation Questionnaire, SCQ)、婴幼儿孤独症快速互动筛查测试(Rapid Interactive Screening Test for Autism in 
Toddlers, RITA-T)、孤独症早期检测(Autism Detection in Early Childhood, ADEC)等[19]-[21]。 

美国儿科学会(AAP)推荐 M-CHAT 作为 ASD 一级筛查的首选工具[22]，其中 M-CHAT-R/F 是目前全

球使用最广泛的版本，但其假阳性率较高，可能导致误诊。2010 年，我国卫生部委托中华医学会制定的

《儿童孤独症诊疗康复指南》推荐 ABC 和 CABS 作为 ASD 筛查工具[23]，但研究表明二者的灵敏度均

不高，存在一定漏诊风险。因此，由于各筛查工具在灵敏度、特异度、信效度及适用范围等方面存在差

异，单一量表筛查 ASD 的准确性存在局限。 
近年来，研究发现 ASD 患儿普遍存在不同程度的发育障碍，而发育评估结果可显著影响 M-CHAT

的分类准确性[24]。因此，将 ASD 筛查工具与发育评估量表相结合，可能有效提高筛查的准确率。已有

多项研究表明，单独使用 ASD 筛查工具的阳性预测值低于联合应用神经心理发育量表的情况。例如，

2018 年的研究表明，M-CHAT-R/F 联合年龄与发育进程问卷第三版(Ages and Stages Questionnaire, Third 
Edition, ASQ-3)进行筛查，相较于单独使用 M-CHAT-R/F，其阳性预测率显著提高[25]。胡瑗等[26]和郭

萌等[27]研究均指出，M-CHAT 联合发育筛查量表(Developmental Screening Table, DST)的筛查准确率显

著高于单独使用 DST 或 M-CHAT。丛妍等[28]的研究表明，M-CHAT-R/F 联合 Bayley 婴幼儿发展量表第

I 版(Bayley Scales of Infant Development, BSID I)可提高 ASD 筛查的阳性预测值。其中，ASQ-3 和 DST 均

属于发育筛查工具，而 BSID I 是公认的全面评估婴幼儿行为发育水平的诊断性量表。 
此外，Zwaigenbaum 等[10]提出，可尝试不同 ASD 筛查工具的联合应用，以最大化提高其特异度和

灵敏度。国外研究发现，M-CHAT-R/F 与 STAT 结合筛查 ASD 可提高阳性预测率，但特异度有所下降

[29]。韦秋宏等[30]的研究结果显示，M-CHAT 联合 ABC 量表的多元线性回归模型在 ASD 筛查中的整体

效能较好，其灵敏度高于单独使用 ABC 量表。 
综合来看，如何选择合适的筛查工具，并优化不同量表的组合方式，以提高 ASD 筛查的评估准确率，

是当前临床实践中的重要议题，仍需进一步的系统研究与实践探索。 

5. 推动数字诊疗技术的发展 

除了传统筛查和干预手段外，数字技术的快速发展为 ASD 早期诊断与康复提供了新的可能。人工智

能(AI)等技术的引入，有望推动 ASD 诊疗模式由单纯人工评估向智能化、数据驱动的辅助诊疗模式转变，

提高诊断的客观性和自动化程度。 
首先，引入及普及相关数字技术手段可以从多个维度促进 ASD 普筛工作的全面实施，达成筛查精准

高效的目标。已有多项基于大脑生物标志物的前瞻性研究表明，ASD 患儿在行为异常出现之前，其大脑

发育已存在多种神经生物学差异[31]-[35]。研究人员基于此，利用脑影像数据分析、脑电生理信号检测等

技术，通过功能磁共振成像、近红外光谱成像、脑电图等手段，在 ASD 早期筛查中取得重要进展。另外，

ASD 儿童在言语、面部表情、身体姿势等方面的异常行为特征，亦可通过眼动追踪、动作检测、语言分

析和面部情绪识别等建立各种模型、设备或机器人等对儿童行为表现进行分析，从不同角度精准识别 ASD。

部分研究还尝试采用基因检测、蛋白质组学分析等方法，构建 ASD 相关的诊断生物标志物模型[36]，进
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一步辅助筛查和早期诊断。 
我国在该领域亦取得一定进展。例如，已有基于 AI 的电子筛查量表实现自动分析与评分，互联网–

医疗机构协作平台提供远程筛查服务，以及各级医疗机构一体化信息管理模式实现数据共享[37]-[39]，构

建了较为完整的 ASD 评估体系。这些技术的应用不仅提高了数据收集与线上评估的效率，还为 ASD 的

流行病学研究提供了丰富的数据支撑。然而，仍需进一步探索如何基于个体水平进行精准判断，解决 ASD
高度异质性问题，并确保其科学性和可行性。 

此外，数字干预技术在 ASD 康复中的应用有助于提高干预的可及性和个体化水平，已有大量研究证

明重复经颅磁刺激和经颅直流电刺激能有效改善孤独症临床症状[40]-[46]。同时，相比传统的线下门诊，

数字诊疗技术使 ASD 患儿能够通过远程医疗平台向医务人员咨询并获得个性化治疗方案，从而减少就诊

成本，提高治疗的便利性。尽管人工智能在孤独症干预研究中取得了一定进展，但现有研究普遍存在样

本数量有限、干预周期较短的问题，因此其所得结论在推广至所有儿童时可能存在一定局限性。 
在政策支持下，数字诊疗技术正快速发展，其在 ASD 患儿个性化干预中的临床应用价值也日益受到

认可。然而，该技术的广泛应用仍面临诸多挑战，包括公众接受度较低、数据隐私问题、临床实践应用

尚不成熟、技术操作复杂以及不同诊断工具之间准确性存在差异。鉴于上述挑战，如何真正将人工智能

技术运用于 ASD 临床诊疗，使其更具可操作性，并确保其诊断和干预效果的稳定性，仍是当前亟待解决

的问题。未来，ASD 数字化诊疗的发展需要多学科协作，结合临床医学、人工智能、心理学等多领域的

研究力量，共同推进该技术的临床转化。 

6. 小结 

总之，面对 ASD 早期症状表现不典型、筛查识别难度较大的挑战，应积极推动科学、高效的筛查与

干预策略实施。临床医师与家长需深入了解 ASD 早期表现，并常规应用量表定期联合筛查以提高识别率，

及时发现可疑个案并进行专科评估。对于确诊患儿，应尽早实施干预，以改善核心症状并提升其适应能

力；对于尚未确诊但表现出发育异常的儿童，也应密切随访并给予必要的早期教育支持。 
随着人工智能、大数据等技术的蓬勃发展，数字化筛查与远程康复模式正逐步成为 ASD 诊疗的新趋

势。相信在科研人员、临床医师及社会各界的共同努力下，ASD 诊疗体系将不断优化，以更科学、高效

的方式满足患儿及家庭的需求，为 ASD 患者提供更广阔的康复与发展空间。 
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