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摘要　孤独症谱系障碍（Autism Spectrum Disorder, ASD）是一种具有高度临床和生物学异质性的神

经发育障碍，其全球患病率逐年攀升，已成为中国公共卫生领域的重要挑战。近年来，随着多模态

技术的融合应用，ASD 的早期筛查与客观诊断精度显著提高，但仍缺乏具有临床普适性的生物标

志物，诊断依赖行为表型评估，导致部分病例识别延迟。在干预方面，行为干预仍是主要手段，但

疗效个体差异显著；新兴技术，如神经调控、新型药物治疗、数字疗法等，展现出潜在优势，但仍

需更多临床验证。综上，当前 ASD 诊疗在客观诊断、核心干预和个体化策略等方面仍面临诸多挑

战。未来研究应加强早期筛查技术创新与推广、推进精准诊断体系建设、优化干预手段、发展个性

化治疗、完善诊疗服务体系、提升资源可及性，同时构建覆盖全生命周期的支持体系，以全面提升

诊疗水平，改善 ASD 群体的社会功能和生活质量。
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孤独症谱系障碍（Autism Spectrum Disorder,

ASD）是一种神经发育性障碍，其主要特征包括社

会交往障碍、语言沟通障碍和重复刻板行为，同时

可能伴有认知、运动、注意力和情绪调节等方面的

功能障碍。2021 年，全球疾病负担研究数据库数

据显示，当年全球 ASD 确诊患者总数达 6 180 万

例，患病率为 0.79%[1]。2017—2023 年，中国 ASD
的总体患病率为 0.7%，该数值虽低于全球平均水平，

但相比 2017 年之前流行病学调查结果（0.265%），

呈现显著的上升趋势[2]。基于第七次全国人口普查

数据测算，中国现存 ASD 患者已超过 1  000 万

例。由于 ASD 患者需要终身性的专业康复支持和

医疗照护，按 2020 年价格水平计算，每位 ASD 患

者一生的直接医疗成本和间接社会成本可高达

265 万美元[3]。ASD 的发展现状，不仅对中国医疗

卫生服务体系形成严峻考验，也已成为公共卫生领

域亟待解决的重要议题。在此背景下，系统梳理

ASD 诊断与治疗领域的研究进展，分析当前瓶颈

问题，研判未来发展方向，对于推动中国 ASD 诊

疗水平提升，实现“主动健康”战略在神经发育障
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碍领域的落地具有重要意义。文章从早期筛查、诊

断技术、治疗干预、面临挑战和发展建议 5 个维度

开展深入探讨，以期为科研规划、临床实践和政策

制定提供科学参考。 

1  ASD早期筛查研究进展

ASD 早期筛查作为诊断流程的关键前置环

节，依据筛查目标和实施场景的不同，可系统划分

为一级筛查（普遍性筛查）和二级筛查（精准性筛

查）。一级筛查主要面向社区婴幼儿健康监测体

系，采用快速简便的量表工具实现大规模人群的初

步风险识别。改良婴幼儿孤独症量表（Modified

Checklist for Autism in Toddlers, M-CHAT）及其后

续修订版是目前国内外 ASD 一级筛查中最常用的

工具之一，其优势在于操作简便，易于基层推广，

筛查准确性相对较高（灵敏度 83%、特异度 94%），

但仅适用于 16~30 月龄，对极早期筛查灵敏度不

足。此外，由于文化适应性不足，M-CHAT 直接

翻译后假阳性率升高[4]。二级筛查则针对初筛阳性

个体及高危人群，为后续诊断评估提供精准的转诊

依据。以 2 岁儿童孤独症筛查量表为例，该工具通

过 20 min 结构化游戏观察评估儿童社交沟通能

力，虽然较问卷式筛查具有更高的准确性，但其应

用需经专业培训人员操作，评估耗时较长，因此基

层医疗机构配备率较低，应用具有一定限制。孤独

症行为量表（Autism Behavior Checklist, ABC）适

用于多个年龄段，具备良好的特异度和阳性预测价

值，是当前中国应用较为广泛且普及的二级筛查量

表之一，但其灵敏度偏低，易出现漏诊情况。综上

所述，中国 ASD 分级筛查体系尽管存在不足，但

目前仍是国际指南推荐的标准路径，其价值在于通

过“宽筛−精筛”的递进模式，在公共卫生资源有

限的前提下实现筛查效率与准确性的平衡。

近年来，人工智能领域研究的突破为 ASD 早

期筛查带来了革命性进展。在技术应用方面，基于

计算机视觉的行为分析系统和眼动追踪设备已实现

临床转化，如美国食品药品监督管理局批准的 Earli-

Point™系统通过量化 16~30 月龄幼儿的社交视觉

关注模式，展现出良好的筛查效能（灵敏度 71.0%、

特异度 80.7%）[5]。在算法模型开发方面，基于大规

模队列研究的预测模型取得了显著突破。以 SPARK

数据库（n=30 660）为基础构建的 XGBoost 模型

 （AutMedAI）表现出优异的预测性能，曲线下面

积 (Area Under the Curve, AUC）为 0.895，灵敏度

为 0.805，特异度为 0.829。其中，发育里程碑和饮

食行为被证实为最具预测价值的特征指标，且该模

型在独立验证队列中仍保持较高预测性能（AUC=

0.790）[6]。中国科学院杭州医学研究所牵头研发的

全球首个人工智能系统“StellarCare AI”展现了ASD

多模态筛查技术的创新突破，该系统借助人工智

能的强大算力和算法优势，通过整合眼动追踪、行

为量表、基因检测和脑电波分析等多维度数据，构

建了较为全面的筛查模型，已在福建等地开展试

点应用。香港中文大学徐仲鍈教授团队 [7]开创性

地将机器学习算法与视网膜图像分析技术相结合

应用于 ASD 筛查，在包含 46 例 ASD 儿童和 24 例

正常对照儿童的研究中，该技术展现出优异的筛

查性能，灵敏度达 95.7%，特异度为 91.3%，AUC

为 0.974。此外，南京医科大学柯晓燕教授团队[8]

基于 88 名 9~18 月龄婴儿的前瞻性队列研究，从

特定范式采集的发声数据中提取声学特征，并构

建支持向量机预测模型，结果显示该模型识别

ASD 的灵敏度为 92.86%、特异度为 93.33%，这表

明声学特征可作为 ASD 早期筛查的非侵入性生物

标志物。 

2  ASD诊断研究进展

自 1943 年 Kanner 首次描述“早期婴儿孤独症”

以来，ASD 的概念经历了数次重大演变。2013 年，

发布的《精神障碍诊断与统计手册（第五版）》（Dia-

gnostic  and  Statistical  Manual  of  Mental  Disorders,

Fifth Edition, DSM-5）将原先分开的孤独症、阿斯

伯格综合征、儿童期瓦解性障碍和未特定的广泛性

发育障碍合并为“孤独症谱系障碍”这一统一的诊
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断类别，反映了科学界对这类疾病连续谱系本质的

认识深化。行为学诊断是 ASD 诊断的基石，当前

ASD 临床诊断体系主要基于 DSM-5 或《国际疾病

分类第十一次修订本》标准，依赖两类核心行为

表现（社会沟通和社会互动缺陷），以及局限、重

复的行为、兴趣或活动模式。孤独症诊断观察量表

第 2 版（Autism Diagnostic Observation Schedule-2,

ADOS-2）和孤独症诊断访谈修订版作为国际公认

的“金标准”诊断工具，分别通过专业行为观察和

结构化家长访谈进行评估，均具有高灵敏度和高特

异度的诊断效能，但存在不同评估者间的一致性有

限、对低功能或年幼儿童实施困难等局限性。此

外，ASD 诊断面临的核心科学难题还在于其高度

异质性，使得传统“一刀切”的诊断框架既难以准

确识别个体特征，也无法为精准化干预提供可靠依

据。近年来，随着遗传学与多组学技术、神经影像

学技术和人工智能技术的进步，ASD 诊断研究正

朝着客观化、定量化和精准化的方向快速发展。 

2.1   遗传学与多组学技术

目前已知 ASD 可由遗传因素致病，包括单基

因突变、拷贝数变异和染色体结构异常等。近 10 年

来，通过全基因组关联分析、拷贝数变异检测及高

通量测序等技术的综合应用，已鉴定出大量 ASD

致病基因，如 SHANK3、NLGN4X、CNTNAP2 等，

涉及突触功能、神经发育和信号转导通路，显著推

动了 ASD 的遗传学诊断发展。2025 年，香港中文

大学的多学科研究团队采用创新的光学基因组图谱

技术，在 26 名 ASD 个体中发现了 1 593 个新型结

构变异，其中 114 个在非亲缘个体中重复出现，并

首次证实了 MAU2 和 ZFHX3 等基因变异具有性别

特异性分布特征[9]。由美国普林斯顿大学牵头的国

际研究团队通过分析 5 392 名 ASD 儿童的遗传学

和行为数据，系统解析了 ASD 表型异质性的遗传

基础，首次鉴定出 4 种具有显著分子差异的亚型：

社交主导型（SHANK3 等突触基因突变）、混合发育

迟缓型（DYRK1A 等转录调控基因异常）、中度症

状型（多基因微效变异累积）和广泛受损型（PTEN

等早期发育基因缺陷）[10]。2023 年，一项针对中

国 ASD 核心家系全外显子组测序研究，首次发现

9 个未在欧美 ASD 研究中报道的新候选基因（如

SLC35G1），填补了东亚人群 ASD 遗传数据的空白，

为开发适用于中国人群的精准诊断技术提供了分子

基础[11]。

此外，转录组学、代谢组学和蛋白质组学等技

术同样为 ASD 提供了辅助诊断生物标志物。基于

外周血单核细胞的转录组分析发现，ASD 个体存

在糖酵解、三羧酸循环和氧化磷酸化通路的显著下

调，呈现“低代谢”特征。其中，星形胶质细胞和

少突胶质细胞的代谢重编程尤为明显。代谢组学研

究进一步鉴定出丙氨酸、天冬氨酸、谷氨酸代谢及

肌醇磷酸代谢等通路的活性评分具有较高的诊断

价值（AUC>0.8）[12]。在分子机制层面，Binan 等[13]

利用空间转录组学研究结合原位扩增引导 RNA 技

术，在单细胞分辨率下揭示了 ASD 风险基因（如

CHD8、 SHANK3） 对 钙 信 号 和 突 触 可 塑 性 的 影

响，为理解 ASD 的神经发育异常及转录组学辅助

诊断提供了新视角。Osama 等[14]利用多组学方法

鉴定出 ASD 儿童肠道菌群特异性表达的细菌元蛋

白，包括木糖异构酶和 NADH 过氧化物酶等，可

能通过影响神经递质水平参与 ASD 发病。宿主蛋

白质组分析还显示，激肽释放酶和转甲状腺素蛋白

等蛋白异常与 ASD 神经炎症和免疫调节密切相关，

有助用于 ASD 的早期识别。这些发现不仅深化了对

ASD 病理机制的理解，也为开发多组学整合诊断

模型奠定了基础。通过整合遗传、转录、蛋白质和

代谢等多组学数据，研究人员不仅能更准确识别

ASD 风险，还能预测疾病进展，为真正实现 ASD

精准诊断奠定基础。 

2.2   神经影像学技术

结构磁共振成像（sMRI）、功能磁共振成像

 （fMRI）和弥散张量成像（DTI）等磁共振成像

 （MRI）影像技术使研究者能够从脑结构、功能连

接和白质完整性等多维度解析 ASD 的神经生物学

基础。近年来，随着多模态 MRI 影像数据分析及

与人工智能算法深度融合技术的快速发展，ASD

神经影像辅助诊断的准确性和早期预测能力得到显
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著提升。例如，电子科技大学 neuSCAN 团队通过

对 479 例 ASD 个体的多模态功能连接分析，首次

鉴定出两种具有镜像对称脑网络异常模式的 ASD

神经亚型；此外，通过整合静态/动态功能连接强

度和动态功能连接变异，该研究发现 97.5% 的 ASD

个体至少存在 1 个脑区的功能连接异常，显著优于

仅用静态功能连接的诊断效能（57%）[15]。一项融

合 sMRI、fMRI 和 DTI 数据的研究发现，ASD 个

体的颞叶皮层厚度和表面积出现了特异性变化。这

些结构异常与功能连接的组合特征，使得区分 ASD

个体与典型发育儿童的分类准确率达到 82.69%[16]。

Gao 和 Xu[17]将视觉 Transformer 与复杂网络分析相

结合，建立了基于常规 T1 结构磁共振影像的 ASD

智能诊断新范式，分类准确率达 95.1%，AUC=

0.98。此外，磁共振波谱（MRS）与正电子发射断

层扫描（PET）在辅助 ASD 诊断的研究中也逐渐

得到应用。基于 MRS 的荟萃分析表明，相比健康

对照群体，ASD 个体脑灰质中的 N-乙酰天冬氨酸

化合物和含胆碱化合物水平偏低，脑白质中的 N-

乙酰天冬氨酸化合物、谷氨酸和谷氨酰胺水平偏

低，显示出特定大脑区域的神经代谢物变化与

ASD 密切相关，可作为辅助诊断孤独症谱系障碍

的潜在生物标志物[18]。2023 年的一项 PET 研究发

现，ASD 个体前扣带回皮层的线粒体复合物 I 可

用性显著降低，与社交障碍和重复行为严重程度负

相关，首次证明线粒体复合物 IPET 成像可作为

ASD 的潜在生物标志物，尤其适用于代谢异常亚

型的识别[19]。

功能近红外光谱（fNIRS）是一种通过测量大

脑皮层血流动力学变化来研究神经活动的光学成像

技术，具有便携性好、抗运动干扰和允许自然交互

等独特优势，适合婴幼儿 ASD 筛查和社交行为研

究。近年来，随着硬件改进和算法创新，fNIRS

在 ASD 诊断领域取得了系列重要进展。最新研究

发现，ASD 个体在社交互动中涉及前额叶−颞叶网

络的功能连接异常，该特征与 ADOS 评分中的社

交障碍和刻板行为子量表显著相关。支持向量机模

型基于 fNIRS 记录的神经信号，能够以较高的准

确率（85%~90%）预测个体的 ADOS 总分[20]。Wan

等[21]同步采用脑电图和 fNIRS 技术发现，ASD 儿

童在 β 和 γ 波段呈现异常动态功能连接状态，同时

表现出右颞上区−左 Broca 区功能协方差抑制和右

背外侧前额叶−左 Broca 区功能协方差增强的神经

血管特征。这些早期神经血管特征能够预测 ASD

适应性功能的发育轨迹，展现了多模态神经影像技

术在 ASD 精准诊断中的重要价值。除 fNIRS 之

外，一系列新兴神经影像研究在 ASD 辅助诊断领

域亦实现了显著突破。例如，韩国延世大学团队利

用深度学习分析 ASD 个体视网膜图像，在 958 名

参与者中实现了对 ASD 的精准筛查（AUC=1.00），

且能评估 ASD 症状严重程度[22]，该技术具有操作

简便、成本低廉的优势，有望用于基层医疗机构的

早期筛查。在跨物种神经影像学研究方面，中国学

者 Zhan 等[23]基于 MECP2 转基因猕猴模型的静息

态 fMRI 研究，成功鉴定出前额叶−颞叶 9 个核心

脑区的功能连接异常特征，通过跨物种映射构建

的影像学生物标志物在人类多中心数据集中实现

82.14% 的 ASD 诊断准确率，实现了跨物种脑功能

建模在 ASD 诊断中的突破。视网膜图像分析与跨

物种影像建模等新兴神经影像技术路径，为突破传

统 fMRI 和 fNIRS 研究的局限提供了新思路。 

2.3   人工智能技术

除神经影像学方法外，人工智能技术在分析

ASD 行为特征方面也展现出强大潜力。ASD 的行

为表现涵盖运动协调、面部表情、眼动模式和语音

特征等多个维度，传统评估方法往往只能捕捉这些

特征的片段且带有主观性。通过整合计算机视觉、

语音识别和自然语言处理等人工智能技术，能够客

观量化 ASD 相关行为标记，提高诊断的准确性和

效率。依据大型语言模型对 4 000 份临床报告开展

的分析表明，重复性行为特征（如拍手、特殊兴趣

等）在 ASD 的鉴别方面，相比社交缺陷更具鉴别

价值，诊断准确率达 79.4%[24]。Rajkumar 等[25]开发

的多模态融合诊断系统整合了眼动追踪图像分析与

标准化行为量表数据，其综合诊断准确率达 93%，

较单一模态诊断的准确率（80%）有显著提升。Eni
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等[26]运用一种全新的开源人工智能算法 ASDSpeech，

以 197 名 ASD 儿童的 99 193 个语音片段为基础，

同时结合 ADOS-2 评估数据展开分析，结果表

明，该算法能够精准估算儿童的社交沟通症状

 （ADOS-2 社交情感评分），其预测结果与实际评

估分数呈现出高度相关性。除行为表现相关数据

外，机器学习算法还能够整合基因数据，提高诊断

准确性。研究通过分析 240 名 1~4 岁 ASD 幼儿的

白细胞 RNA 数据，开发出基于 3 570 个基因特征

的集成分类器模型，实现了 85%~89% 的 ASD 诊

断准确率，显著优于传统风险基因突变检测方法

 （准确率 49%），且具有跨年龄、种族的适用性[27]。

综上所述，人工智能技术在 ASD 行为特征分析和

早期诊断领域展现出革命性突破，通过整合多模态

数据（包括语音特征、眼动模式、面部表情和基因

表达等），显著提高了诊断准确率，为 ASD 的客

观化、精准化和早期化诊断开辟了新途径。 

3  ASD干预研究进展

随着对 ASD 神经生物学机制认识的深入和治

疗技术的快速发展，ASD 干预正经历从传统行

为干预向多模态精准治疗的范式转变。近年来，

ASD 新兴治疗技术与方法涵盖行为干预创新、新

型药物开发、神经调控技术、肠道菌群调节、细胞

治疗和数字疗法等关键领域，发展为整合神经科

学、发育生物学与人工智能的跨学科体系，为改善

社会功能和生活质量开辟了新途径（图 1）。 

3.1   行为干预创新

行为干预是 ASD 治疗的核心手段，涵盖应用

行为分析（ABA）、辅助沟通系统（ AAC）、丹佛

早期干预模式（ESDM）和关键反应训练（PRT）

等多种训练模式。近年来，该领域最显著的进展在

于其与人工智能算法的深度融合和干预方式的创新

性拓展。例如，Kohli 等[28]基于自然语言处理和图

中心性分析的新型 ABA 系统，构建了 ASD 个体

相似性和治疗目标关联性的双重网络模型，并通过

计算度中心性和接近中心性，量化不同治疗目标的

优先级，使推荐方案与临床实际决策的一致性达

82%。这种数据驱动的方法有助于解决 ASD 异质

性带来的治疗选择困难，在资源有限地区可提

高 ABA 干预的性价比和可及性。马拉加大学开发

的增强沟通（EC+）系统作为一种创新的 AAC 工

具，在为期 16 周的干预过程中，有效提升了 ASD

儿童的沟通能力和社交互动，并显著减少了破坏性

行为[29]。2023 年的一项大样本随机对照试验显示，

由治疗师和主要照顾者共同实施的混合 ESDM，

在提升 ASD 幼儿的粗大运动能力、个人社交技

能，以及改善轻中度儿童的语言能力方面，显著优

于传统的离散试验教学法，且对重度 ASD 幼儿的

核心症状缓解效果更为显著[30]。2022 年的一项研

究表明，针对 2~6 岁 ASD 儿童实施的 PRT 家长小

组培训模式，通过 14 周家长集体培训结合个体亲

子互动及教师参与的多元环境干预，能显著提升儿

童的自发社交发起行为，支持了整合家庭、学校和

社区的多系统干预模式对 ASD 的可行性[31]。 

3.2   新型药物治疗

在药物治疗方面，美国食品药品监督管理局仅

批准了利培酮和阿立哌唑用于治疗 ASD 相关的易

怒等非核心症状。近年来，随着对 ASD 神经生物
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   113



学机制认识的深入，针对其核心症状的新型药物开

发取得了突破性进展。这些药物通过调节特定的神

经递质系统、突触可塑性等途径，直接干预 ASD

的病理生理过程，为改善核心症状提供了新的可能

性。最新二期临床试验显示，高剂量 AST-001 糖

浆（L-丝氨酸异构体）可显著改善 2~11 岁 ASD 儿

童的适应行为综合评分和临床整体印象评分，并在

沟通和运动技能方面表现出优势，同时降低父母压

力评分[32]。日本一项多中心临床试验评估了新型高

生物利用度催产素鼻喷雾剂对 103 例高功能 ASD

成年男性的疗效。结果显示，6 IU/d 剂量组在方案

集分析中显著改善 ADOS-RSI 评分，呈现出倒 U

形剂量反应曲线，表明催产素制剂可能改善 ASD

核心症状[33]。血管加压素受体拮抗剂 balovaptan 获

得了美国食品药品监督管理局“突破性疗法”认

定，在一项针对成人 ASD 受试者的 12 周临床 2 期

研究中，Balovaptan 显著改善了 vineland-II 适应性

行为量表的评分[34]。此外，个性化用药也是 ASD

药物治疗的未来方向之一。一项针对 16 名伴有线

粒体酶异常的 ASD 儿童的随机双盲交叉试验表

明，12 周的线粒体靶向膳食补充剂干预显著改善

了神经发育、社交退缩和多动症状的标准化父母

评分，为 ASD 的线粒体靶向治疗提供了新的循证

依据[35]。 

3.3   神经调控技术

神经调控技术按介入程度可分为非侵入性和侵

入性两大类，各自展现出独特的治疗优势和临床应

用前景。经颅磁刺激（TMS）作为 ASD 治疗领域

研究最深入的非侵入性神经调控技术，其改良方

案——间歇性 theta 爆发式刺激（iTBS）和连续性

theta 爆发式刺激（cTBS）通过优化刺激模式（个

体化精准导航等）显著提升了 ASD 干预效果。例

如，右额下回神经导航下的 iTBS 刺激可特异性增

强社会认知能力，对 ASD 社会信息处理具有选择

性调节作用[36]。针对语言能力低下 ASD 儿童的

随机对照试验证实，基于杏仁核功能连接优化的个

性化 cTBS 刺激可显著改善其社交技能和沟通能

力，并调节杏仁核结构和功能连接[37]。经颅直流电

刺激（tDCS）作为另一种非侵入性技术，其优势

在于设备便携、成本较低，且疗效可能具有感觉特

征和认知功能特异性。研究发现，高清 tDCS 干预

能显著改善具有典型感觉统合和低触觉反应 ASD

儿童的社交能力，但对感觉过敏者效果有限[38]；而

阳极 tDCS 靶向左背外侧前额叶皮层可提升高功能

ASD 个体非语言智力[39]。经颅脉冲电流刺激（tPCS）

是一种新兴无创神经刺激技术，通过向皮层提供低

强度脉冲电流以增强皮质可塑性。最新的多中心大

样本随机对照试验显示，4 周的前额叶−小脑 tPCS

干预显著改善 ASD 儿童的社会功能和睡眠质量，

且耐受性良好[40]。深部脑刺激（DBS）作为一种侵

入性神经调控技术，借助植入脑内的电极释放电

脉冲，以调节异常神经活动。一项针对难治性强迫

症合并 ASD 患者的研究首次显示，对内囊腹前肢

或内侧前脑束实施 DBS，可显著缓解强迫和抑郁

症状[41]。 

3.4   肠道菌群调节与细胞治疗

大量研究表明，ASD 患者普遍存在肠道菌群

失调，而通过益生菌、粪菌移植、饮食干预等调节

肠道微生态的方法可改善 ASD 的核心症状。最新

临床试验发现，连续 16 周口服脆弱拟杆菌 BF839

可显著改善 2~10 岁 ASD 儿童的核心症状和胃肠

道功能且安全性良好，其机制可能与提高双歧杆菌

丰度、调节神经活性代谢功能相关[42]。有关粪菌移

植对 ASD 儿童行为及胃肠道症状治疗效果的系统

评价显示，粪菌移植能够显著降低异常行为检查

表和儿童孤独症评定量表的评分，并改善受试者胃

肠道症状[43]。生酮饮食、无麸质无酪蛋白饮食、

Feingold 饮食和低糖饮食等饮食策略可改善孤独症

相关行为，与其影响肠道微生物群的组成和功能密

切相关[44]。与此同时，细胞治疗凭借免疫调节、神

经营养和突触重塑等多重作用机制，在 ASD 早期

临床试验中显示出改善核心症状的潜力。大量证据

表明，细胞疗法尤其是自体脐带血细胞输注和骨髓

干细胞移植可显著降低 ASD 患者的孤独症行为检

查表和儿童孤独症评定量表评分，无严重不良事件

报告[45]。 
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3.5   数字疗法

数字技术的迅猛发展为 ASD 干预带来了革命

性变化，虚拟现实、人工智能、机器人辅助治疗和

远程干预等创新工具正逐步融入 ASD 治疗体系。

这些技术通过沉浸式体验、精准量化分析和个性化

适配，有效弥补了传统干预方法的局限性，为不同

年 龄 段 和 功 能 水 平 的 个 体 提 供 了 多 样 化 选 择。

2025 年，一项系统评价发现虚拟现实干预能够帮

助高功能 ASD 个体在复杂社交技能（如情绪识

别、非语言沟通）方面取得显著进步，而对于低功

能 ASD 个体，则主要改善其购物、乘车等基础生

活技能[46]。社交机器人作为 ASD 干预的物理媒

介，因其可预测性、重复性和无社交压力特点，特

别适合 ASD 儿童的基础社交技能培养。最新一代

机器人（如 NAO 和 Kaspar）已具备面部表情识

别、简单对话和模仿能力，可通过结构化游戏教授

眼神接触、轮流等待等核心技能。临床研究表明，

机器人辅助干预可显著提高 ASD 儿童的社交互动

能力、模仿能力和语言沟通技能，其结构化、可预

测的交互模式适用于改善 ASD 核心症状 [47]。此

外，远程干预技术在新冠疫情期间加速发展，现已

形成较为成熟的 ASD 家庭干预模式。实时视频指

导结合数字平台监测的方案，有利于医疗、教育人

员和家长实施早期干预。观察性和实验性研究的综

合结果表明，远程医疗提供的干预措施在效果上与

传统的“面对面”治疗相当且成本较低[48]。 

4  面临挑战
 

4.1   技术研发层面

目前，临床诊断仍主要依靠专业人员的主观行

为观察和量表评估，缺乏客观、可靠的生物标志

物。这种诊断方式存在局限性，不仅会造成一定程

度的误诊和漏诊现象，还会导致诊断延误，使患儿

错过最佳干预时机。尽管遗传学、多组学和神经影

像学等领域已发现诸多潜在的 ASD 相关生物标志

物，但要将这些科学发现从研究层面转化为临床实

践，仍需克服数据整合和模型验证等挑战。多源数

据的异质性、缺乏统一的整合与分析标准，是制约

新型诊断技术临床转化的主要障碍。相比国际先进

水平，中国在 ASD 早期筛查领域仍存在一定差

距。目前，中国的人工智能辅助诊断系统研究仍处

于试点应用阶段，且相关研究仍以单中心、小样本

探索为主。神经影像设备的购置和维护成本高昂，

限制了其在基层医疗机构辅助诊断 ASD 儿童中的

应用；MRI、PET 等设备对婴幼儿的适用性欠佳，

检查时需镇静、噪声大等问题使其难以在年幼儿童

中常规开展。此外，ASD 群体本身存在高度异质性，

也导致这些影像学生物标志物的稳定性与可重复性

面临挑战。 

4.2   临床应用层面

当前 ASD 干预领域面临的核心挑战是缺乏针

对核心症状的特效方法。虽然 ABA、ESDM 等行

为干预被广泛使用，但疗效存在显著个体差异。药

物治疗方面，仅有少数药物（如阿立哌唑和利培

酮）被批准用于治疗 ASD 相关的易激惹和攻击行

为，且其无法改善社交沟通等核心症状。神经调控

技术、细胞治疗和肠道菌群调节等为 ASD 干预提

供了新思路，但其临床应用仍面临诸多挑战。以

DBS 为例，考虑到手术风险和伦理因素，其对

ASD 个体的长期安全性和疗效仍需更大样本研究

验证。同样，尽管肠道菌群调节和细胞治疗为

ASD 提供了新思路，但仍需克服机制不明、标准

化不足和个体差异等挑战，其临床疗效尚缺乏充分

的循证医学证据支持。从全国范围来看，ASD 诊

断服务的可及性仍存在显著差距。专业诊断团队需

开展跨学科协作，成员涵盖儿童精神科医生、心理

医师、语言治疗师等，而这类资源在经济欠发达地

区存在短缺。中国专业 ASD 康复服务也存在资源

短缺和分布不均问题，包括专业治疗师数量不足，

康复机构集中在城市地区等。现有的 ASD 诊断标

准主要基于西方人群建立，其文化适应性在中国不

同地区和人群中存在差异。 

4.3   社会支持层面

ASD 是一种终身性疾病，在不同生命阶段需

要不同的支持和服务。然而，目前针对大龄 ASD
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患者的支持体系尚不完善，特别是在职业培训和独

立生活能力培养方面，因此 ASD 个体经常面临社

会参与和融合的挑战。在经济层面，ASD 干预带

来的经济压力极为沉重，在缺乏完善医疗保障体系

的地区，这种经济负担往往使家庭陷入贫困。在心

理压力层面，ASD 儿童的父母普遍存在高水平的

压力、焦虑和抑郁症状，而社会支持不足和公众误

解进一步加剧了家庭的心理负担。 

5  对策建议
 

5.1   加强早期筛查技术的创新与推广

进一步推动人工智能技术在 ASD 早期筛查中

的创新应用，特别是开发适合中国人群的多模态筛

查工具。加强跨学科合作，整合眼动追踪、行为量

表、基因检测和脑电波分析等多维度数据，构建全

面、精准的筛查模型。针对当前研究样本有限、缺

乏多中心验证的瓶颈，亟需构建全国性的数据共享

平台，整合多中心临床数据，通过大规模队列研究

验证现有筛查模型的普适性和稳定性。同时，应加

强基层医疗机构的培训，提高筛查工具的可及性和

应用率，实现 ASD 的早期发现和干预。 

5.2   推进精准诊断体系建设

加大对 ASD 遗传学、多组学和神经影像学研

究的投入，重点挖掘具有高特异度和灵敏度的生物

标志物。通过整合基因组、转录组、蛋白质组和代

谢组等多组学数据，结合人工智能算法，开发能够

准确识别 ASD 风险并预测疾病进展的综合性诊断

模型。针对当前多模态数据整合困难、临床转化率

低的问题，应建立标准化的数据整合框架，推动多

中心、前瞻性队列研究，加速新型诊断技术的临床

验证和应用转化。此外，开展跨种族、跨文化的大

规模队列研究，验证生物标志物的普适性，为临床

诊断提供科学依据。 

5.3   优化干预手段并发展个性化治疗

建立以患者为中心的个性化干预体系，结合行

为干预、药物治疗、神经调控技术和数字疗法等多

种手段，针对不同患者的核心症状和功能水平制定

精准治疗方案。加强行为干预与人工智能技术的融

合，开发数据驱动的干预推荐系统，提高治疗的针

对性和效率。推动新型药物和神经调控技术的研

发，探索针对 ASD 核心症状的有效治疗方法。加

强肠道菌群调节和细胞治疗等新兴领域的研究，评

估其长期安全性和疗效。
 

5.4   完善诊疗服务体系并提升资源可及性

加强 ASD 诊疗服务的体系建设，特别是在经

济欠发达地区扩大专业诊断团队和康复机构的覆

盖。推动跨学科协作，整合儿童精神科医生、心理

医师和语言治疗师等专业资源，提高诊断和干预的

质量。完善医疗保障体系，减轻 ASD 家庭的经济

负担，确保患者能够获得持续、可负担的专业康复

支持。
 

5.5   完善全生命周期支持体系与社会融合促进

建立覆盖全生命周期的 ASD 支持体系，重点

关注大龄患者的职业培训、独立生活能力培养和社

会参与。开发适合成年 ASD 患者的干预方案，帮

助他们提升社会功能和就业能力。同时，推动政策

制定，为 ASD 患者提供更多的教育、培训和就业

支持，促进其社会融合。此外，加强社区支持网络

建设，为 ASD 患者家庭提供心理辅导和社会资源

链接，减轻其长期照护压力。加强公众教育，提高

社会对 ASD 的认知和理解，减少对 ASD 儿童及其

家庭的歧视和偏见。
 

6  结束语

ASD 的诊断和干预研究在过去数十年取得了

显著进展，但仍面临诸多挑战。未来的研究应聚焦

于多模态诊断技术的开发、个体化治疗的实现和全

生命周期支持体系的构建，这不仅需要科研人员

和临床工作者的共同努力，更需要政府、社会和家

庭的共同参与，构建全方位的支持网络，为 ASD

患者创造更加包容和友好的生活环境，最终实现

ASD 患者生活质量的改善，以及与社会融合水平

的提高。
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Research Advances and Future Directions in Diagnosis and Intervention for Autism
Spectrum Disorder

LONG Junzi, LIAO Xingxing, CHEN Jiarou, WANG Xianna, LIU Jianjun, ZHANG Yan, ZHANG Hao†

Department  of  Pediatric  Rehabilitation,  National  Autism  Rehabilitation  Research  Center,  China  Rehabilitation  Research  Center,
Beijing 100068, China

Abstract　Autism spectrum disorder  (ASD)  is  a  neurodevelopmental  disorder  characterized  by  significant  clinical  and  biological
heterogeneity. Its global prevalence has been rising annually, posing it as a critical public health challenge in China. In recent years,
the  integration  of  multimodal  technologies  has  substantially  improved  the  accuracy  of  early  screening  and  objective  diagnosis  for
ASD.  However,  clinically  universal  biomarkers  remain  lacking,  and  diagnosis  continues  to  rely  on  behavioral  phenotype
assessments,  leading  to  delayed  identification  in  some  cases.  Regarding  interventions,  behavioral  therapies  remain  the  primary
approach,  though  their  efficacy  varies  considerably  among  individuals.  Emerging  technologies,  such  as  neuromodulation,  novel
pharmacotherapies,  and  digital  therapeutics,  have  demonstrated  potential  advantages  but  require  further  clinical  validation.  In
summary, current ASD management faces multiple challenges in objective diagnosis, core symptom intervention, and personalized
strategies.  Future research should focus on enhancing innovation and dissemination of early screening technologies,  advancing the
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development of precision diagnostic systems, optimizing intervention approaches and developing personalized treatments, improving
the  diagnostic  and  therapeutic  service  system  and  enhancing  resource  accessibility,  and  establishing  a  comprehensive  life-course
support system. These efforts aim to comprehensively elevate diagnostic and treatment standards and improve the social functioning
and quality of life for individuals with ASD.
Keywords　autism spectrum disorder; screening; diagnosis; intervention
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