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两位共同主席撰写的共识报告前言 

许多患有自闭症的儿童在医学评估和治疗方面面临着危险

的缺陷。 

自闭症患者在出现医学问题时经常得不到足够的医疗护

理，主要是因为诊断和治疗程序方面没有统一的规范和可

靠的标准。 其结果是自闭症患者的医疗护理中出现不可接

受的以及潜在危险的缺陷。 

大多数患者胃肠疾病的自闭症儿童被转诊到精神科医生

或行为治疗师那里。这是因为自闭症集合了许多症状，包

括便秘、腹痛、攻击行为等，因此历史上将其当作行为问

题。 问题如果得不到评估和诊断，那么将会痛失治疗的

机会。长期的胃肠道问题可能会发展成为非常严重的终身

状况。 

胃肠功能障碍在儿童期很常见，而 ASD 患儿发生胃肠功能

障碍的风险比正常发育的儿童更高。但是，与正常发育的

同龄儿童相比，大多数 ASD 患儿不能向他们的看护人表达

任何可能反映胃肠功能障碍的疼痛或不适感，因为他们缺

乏社交技能来进行这种表达。 

本次胃肠病共识会议的总体目标是改善ASD患儿中胃肠道

（GI）问题的医疗护理，然后是胃肠道疾病引起而可能加

剧的行为的医疗护理。 

一个多学科专家组回顾了医学文献，同意就 ASD 患者人群

中胃肠问题的诊断评估和管理编写一份共识性建议。专家

组的共识意见为：ASD 患者与非 ASD 患者一样，在胃肠道

问题的诊断检查和治疗中应享有同样的彻底性以及诊疗标

准。医务人员应认识到，ASD 患者的问题行为可能是其基

础医学状况（包括一些胃肠道疾病）的主要或唯一的症状。

对于这些患者，行为治疗和药物治疗的结合可能是最有益

的。 
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共识报告摘要 
自闭症谱系障碍（ASD）是常见的神经发育疾病，临床上有几种不同的类型。ASD 患者经常

报告发生胃肠（GI）疾病及其相关症状，但有关这些状况的患病率和最佳处理则尚未完全清

楚。认识和描述 ASD 中胃肠功能障碍的最核心困难是沟通困难，这一点为许多受影响者体会

到。一个多学科专家组回顾了医学文献，希望就 ASD 患者人群中胃肠问题的诊断评估和管理

编写一份有证据可循的建议。专家组的结论为目前无法作出循证的建议。专家组的共识意见

为：ASD 患者与非 ASD 患者一样，在胃肠道问题的诊断检查和治疗中应享有同样的彻底性

以及诊疗标准。医务人员应认识到，ASD 患者的问题行为可能是其基础医学状况（包括一些

胃肠道疾病）的主要或唯一的症状。 对于这些患者，行为治疗和药物治疗的结合可能是最有

益的。 将来的研究应首先致力于促进我们对 ASD 患者消化道疾病的了解及其管理。 
 
参与医生 
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大便失禁 — 不自觉的“大便

失禁”，指发生于通常已学会自

己上厕所的儿童。患有大便失禁

的儿童经常有大便漏在内衣上。 
 
 
 
双糖酶 — 一种糖苷水解酶，

将双糖分解为单糖的酶。 
 

 
 
食管炎——食管的炎症。 
 
 

共识说明 
由于总体上缺乏高质量临床研究的数据，因此目前不可能作出循

证的建议。但是，通过对现有证据的回顾，形成了一些专家意见，

基于这些专家意见，专家组同意作出一些说明。专家们认为，在

许多领域，证据往往局限于病例报告、观察性或描述性研究，以

及对照不佳或无对照的研究。 

专家组就以下说明达成共识： 

关键说明（说明 1）：具有胃肠道症状的 ASD 患者需要接受彻底
的评估，如同具有同样症状或体征的非 ASD 儿童一样。 应制定
循证的方法来评估腹痛、便秘、慢性腹泻和胃食管反流病
（GERD）。ASD 患者与其他患者一样，对胃肠道症状应进行彻
底的诊断检查。没有证据显示 ASD 患者有特别的发病机理而需
要不同的诊断方法。医学学会、医学中心已经制定了常见消化道
症状的评估指南，这些指南已用于指导诊疗实践。9-12 几乎没有
公开发表的文献阐述基于残障者（例如语言障碍）需要而对诊断
性评估方法进行修改。指导评估和治疗需要有证据基础，但是在
进行适当的研究之前，指南必须基于专家意见。 

说明 2：非 ASD 患者中常见的胃肠道状况在 ASD 患者中也能遇
到。 
在 ASD 患者中，胃肠道状况可能典型地或非典型地呈现为非

胃肠道表现，包括行为改变和/或问题行为。与其他患者一样，

ASD 患者的症状严重程度可以有很大的不同。 

ASD 患者中最常见的胃肠道症状和体征是慢性便秘、腹痛伴或

不伴腹泻，以及由于便秘引起的大便失禁。ASD 患者中出现过

的其他胃肠道异常包括 GERD、腹胀、双糖酶缺乏，以及胃肠

道炎症等病理表现，以及肠道神经系统异常。 

胃肠道疾病可表现为非胃肠道问题。有胃肠道症状的 ASD 患

儿中 52%有睡眠障碍和夜间惊醒（无胃肠道症状者为 7%，

p<0.001）。13 有反流性食管炎的 ASD 患儿更经常表现为不可解

释的易激惹性（43%），多于无反流性食管炎的患儿（13%）。
13 

潜在胃肠道疾病的诊断性评估可根据可能的问题而不同（表

3）。乳糖不耐受在普通人群中常见，因此在 ASD 患者中也常

见。为了明确诊断，在适当的临床情况下，可以在转诊到胃肠

病专家之前，考虑补充乳糖酶或限制饮食的经验性试验。 

说明 3：ASD 中胃肠道异常的患病率不完全清楚。 
ASD 患儿中报告的消化道症状患病率为 9%- 70%或更高（表

4）。13,16-25 来自自闭症诊所的前瞻性描述报告描述了至少 70%
患者中的显著消化道症状，22 这数据可能反映了转诊引起的偏

倚。 相反，英国（UK）数据库的二次分析显示 ASD 患儿在

ASD 最初诊断时胃肠道症状的患病率与非 ASD 患儿无差异

（9%）。16 
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表 3. ASD 患者中消化道症状和疾病的诊断性评估 

症状 
可能的合并消

化道疾病 
定义 应考虑的诊断性评估 

睡眠紊乱 GERD 父母/监护人报告 质子泵抑制剂的诊断性试验 
pH 检测 、EGD 

自伤行为、发怒、攻击行

为、对抗行为 
便秘、GERD、

胃炎、肠炎 
父母/监护人报告 腹部 X 线 

质子泵抑制剂或 PEG 3350 的

诊断性试验 
pH 检测、EGD、结肠镜检查 

慢性腹泻 吸收障碍、消化

不良 
每日 3 次以上稀便，持续

超过 2 周 
大便分析：隐血、肠道病原体、

虫卵/寄生虫（贾第鞭毛虫或隐

孢子虫）、难辨梭状芽孢杆菌 
如果可能为溢出性腹泻，应考

虑 PEG 3350 
乳糖呼吸试验（或测定乳糖酶

比活性）、EGD、结肠镜检查 
排便费劲、大便变硬或大

便次数减少 
便秘 每周排硬便 2 次以下

（Bristol 大便评分） 
腹部 X 线以寻找有无粪便嵌

顿 
PEG 3350 的诊断性试验 

可察觉的腹部不适：压住

腹部、抱住腹部和哭闹、

与进食有关的问题行为 

便秘、GERD、

肠炎、吸收障

碍、消化不良 

 质子泵抑制剂或 PEG 3350 的

诊断性试验 
腹部 X 线 
乳糖呼吸试验（或测定乳糖酶

比活性） 
pH 检测、EGD、结肠镜检查 

胀气和/或肿胀 便秘、乳糖不耐

受、贾第鞭毛虫

或隐孢子虫肠

道感染 

 腹部 X 线 
PEG 3350 的诊断性试验或乳

糖限制 
乳糖呼吸试验或 EGD（或测定

乳糖酶比活性）) 
以上任何一种或所有症

状 
FAP、IBS FAP：腹痛，但没有解剖、

代谢、感染、炎症、肿瘤

或其他病理情况的明确

证据 
 
IBS：FAP 伴有大便改变 

1. 行为安抚 
2. 以水果、纤维、充分的液体来

加强饮食 
3. 提高睡眠和大小便时间的规律

性 

1 .  
2 .  
1 .  
2 .  

3 .  
1 .  

2 .  

3 .  

1 .  

2 .  
1 .  

2 .  
3 .  

4 .  
1 .  
2 .  

3 .  

EGD，食管胃十二指肠镜检查；FAP，功能性腹痛；GERD，胃食管反流病；IBS，肠易激综合征；PEG，聚乙二醇 
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回肠 — 大多数高等脊椎动物

（包括哺乳动物、爬行动物和鸟

类）小肠的最后一段。在鱼类，

小肠的分段不那么明确，因此可

以用后肠或远端小肠来代替回

肠的名称。 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 

这些研究大多数存在一种或多种方法学的局限性，尤其是缺乏适当的

（非相关性）对照组。尽管现有的证据在类型和质量上存在局限性，

但是大多数数据与 ASD 相关消化道症状和疾病的高患病率可能性相

一致。 
 
说明 4：尚未确定是否存在 ASD 患者特有的消化道紊乱（例如“自闭症

性小肠结肠炎”）。 
一些医疗服务提供者和研究人员认为某些消化道病变为 ASD 患者所

特有。有人假设 ASD 中的消化道疾病可能存在着免疫或炎症介导的基

础机制，为 ASD 特异性，这主要是基于在回肠结节性淋巴样增生

（NLH）的发现和/或结肠镜检查时见到的慢性结肠炎。 
 
说明 5：ASD 患者中消化道渗透性异常的证据具有局限性。应进行前瞻

性研究以确定异常渗透性在 ASD 的神经精神病学表现中的作用。 
21 位 ASD 患儿中有 9 位（43%）有肠渗透性改变，而 40 位年龄匹配

的对照儿童中没有发现这种改变。29 作者推测这种改变可能是食物源

性肽通过受损肠粘膜增加的机制。各种有关 ASD 生物学机制的假说中

都认为渗透性增加（或“肠渗漏”）具有重要作用，包括阿片类活动过

度、肽酶活动减弱，以及免疫功能障碍。30 一些研究者报告，ASD 患

儿中血清硫酸盐水平，并提出假说，认为这种不足与肠渗透性增加之

间存在联系。13 
现有文献尚未证实 ASD 患者中存在胃肠道渗透性异常。 也未发现肠

渗透性增加与消化道基础疾病或神经精神病学表现之间有相关性。 迄
今为止的研究都具有方法学限制，包括受试者人群样本小以及对照不

佳；需要进行统计学效力强、有合适对照的前瞻性研究。 
 
说明 6：具有 ASD 和胃肠道症状者都有发生问题行为的风险。 当胃肠

道疾病患者出现异常行为表现时，可能需要复杂的诊断性评估。 
有一篇新文献提出，具有 ASD 和胃肠道症状者发生问题行为的风险可

能比没有胃肠道症状的 ASD 患者更高。31 问题行为是指反复发生的

干扰个体功能的行为，这些行为的发生也经常影响到家庭和社区成员。 
对于 ASD 患者及其看护者来说，问题行为是决定他们两者生活质量的

最重要的单个因素。32 在 ASD 患者中，声音和动作方面的行为，包括

如自伤和攻击等问题行为，以及总体状态变化（例如：睡眠紊乱或烦

躁），可能是腹痛或不适的行为表现（表 2）。14, 15 
具有 ASD 和胃肠道症状者的评估可能是复杂的。睡眠紊乱和上述其他

问题行为可能提示腹部不适。 而腹部不适以及其他症状（便秘、胀气、

肿胀、腹泻、腹部紧张）又可能是神经-肠道功能失调或 IBS 的表现。

IBS 是一个排除性诊断，如果不进行侵入性检查则难以与其他状况鉴

别。没有循证的指南可以用来指导评估。 为此，初级医疗医师、精神

科医生，心理学家、儿科医生和胃肠病医生可能必须一起工作以改善

ASD 患者消化道症状的评估和治疗。 

 6



表 2. 在 ASD 中可能标志腹痛或不适的行为* 
动作行为+ 声音行为 总体状态改变 

做鬼脸 

咬牙 

畏缩 

持续地吃 /喝 /吞咽

（“摄食”行为） 

口腔行为 
咀嚼衣物（衬衫袖

口、衬衫领子等） 
异食癖 

 
腹部施压 

将腹部靠在家具或

洗碗槽上 
将手按在腹部 
揉腹部 

 
敲击行为 

用手指敲击喉部 
 

任何不寻常的姿势，可能

表现为个别姿势或不同

组合 
下颌前突 
颈部扭转 
拱背 
怪异的手臂位置 
躯干扭曲 
对腹部的接触敏感，

退缩 
激动 

走路 
上下跳 
重复行为增加，不可

解释 
自伤行为 

咬 
敲/拍面部 
头撞 
自伤行为增加，不可

解释 
攻击行为 

攻击行为开始出现

或增加 

频繁清嗓子、吞咽、痉

挛等 
尖叫 
“无缘无故”地抽

泣 
叹气，嘀咕 
呻吟，叹息 

 
延迟的模仿言语，包括

与疼痛或胃有关的 
儿童重复母亲以前

可能说过的：“你的

肚子疼吗？” 
 
直接语言表达 

儿童指着腹部说：

“肚子疼”、“哎

哟”、“啊唷”、“疼”

或“坏” 
 

睡眠紊乱 
入睡困难 
保持睡眠困难 

 
兴奋性增加（对刺激的

夸张反应） 
 
对于一般能得到合理回

应的要求不服从（对抗

行为） 
 
*功能行为评估对于解

释这些行为是有用的。 
+动作行为也可能是身

体其他部分出现疼痛或

不适的标志。 
摘自 McAtee et al, 2004, 
14 和 Carr & 
Owen-DeSchryver, 
2007.15 

z 

z z 

z z 

z 

z z 

z z 

z 

z z 

z z 

z 

z 

z z 

z z 

z z 

z 

z 

z z 

z 

 
说明 7：当 ASD 患者为问题行为寻求治疗时，医护人员应考虑胃

肠道症状（尤其疼痛）是一种背景事件的可能性——即，可能是

一种增加严重问题行为（如自伤、攻击行为）可能性的因素。突

然和不可解释的行为变化可能是疼痛或不适的标志。可以对可能

合并的医学状况在进行检查、诊断（或排除）和治疗时开始行为

治疗，但是行为治疗不能代替医学检查。应与领导医学检查的医

护人员合作，根据需要制定、实施和改变行为治疗计划。 
ASD 管理的临床诊疗指南不包括潜在胃肠道问题的常规考虑。
2 5 如前所述，在 ASD 患者中，胃肠道疾病相关症状（尤其疼

痛），可能是问题行为的背景事件。33在这里，背景事件是指影

响人对特定环境反应的任何胃肠道症状。例如，与健康无疼痛

的情况相比，疼痛（一个胃肠道背景事件）的存在会使孩子对

简单的日常作业和常规感到明显厌恶。结果，这些作业和常规

引起许多严重的问题行为，因为儿童试图摆脱这种厌恶的情

况。如果胃肠道状况得到成功治疗，那么疼痛可能会减轻；儿

童将感觉情况不那么厌恶；因此，儿童将不再有问题行为的动

机。 
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胃肠道症状和/或相关行为的存在，无论它们是否与问题行为有时间关

系，都应作为医学检查的强烈而紧急的适应症。 临床判断将决定医学

检查应在行为和/或心理药物干预之前进行还是同时进行；但是后者不

应代替医学检查。 
认识到腹痛和不适能作为背景事件对于问题行为的治疗具有重要意

义。15 

 
说明 8：必须对看护者和医护人员进行教育，以传授如何认识 ASD 患者

中胃肠道疾病的典型和不典型体征和症状。 
ASD 患者中胃肠道疾病的临床表现可能不同于典型发育儿童。例如，

在沟通技巧受损者中，行为改变可能使 GERD 的诊断变得复杂。专业

医生注意到攻击和自伤行为可能是 ASD 患者中 GERD 的主要临床表

现，但是这些症状经常被归咎于非医学原因。结果，这些表现可能不

被认为是 GERD 的体征和症状，而得不到治疗，这一点很重要。应将

胃肠道疾病的不典型表现告知看护者。医护人员在这方面意识较强，

可能使受影响更严重患者的这些状况得到诊断和治疗。将行为加入

ASD 患者中胃肠道问题筛查中的作用需要进一步研究以评估。 
 
说明 9：儿科医生及其他初级医疗提供者应警惕 ASD 患者中潜在的营养

问题。如果看护者担心患者的饮食，或患者挑食或饮食受限，建议由熟

悉 ASD 患者营养支持的营养师进行评估。 
营养缺乏在 ASD 中已有报道，这并不奇怪，因为许多患者可选择的食

物范围狭窄，和/或所谓的治疗饮食可能在营养上是不够的。在一项对

36 位 ASD 患儿的研究中，无论是否限制饮食，与蛋白质营养不良相一

致的必需氨基酸缺乏的发生较年龄与性别匹配对照组更多。37 在饮食

不受限或受限的 ASD 患儿中，钙和维生素 D 饮食摄入量低以及铁缺乏

分别与骨发育受影响和睡眠紊乱有关。J38,J9 现在已有一般营养指导的

资源，对家庭可能有帮助。40-42 

 
说明 10：每个 ASD 患者的初级医疗营养评估应包括： 
z 

z 

z 

z 

体重身高比（Wt/Ht）或体重指数（BMI） 
体重年龄比（Wt/年龄） 
身高年龄比（Ht/年龄）) 
生长速度的任何明显变化（按时间的百分比） 
建议儿科医生常规监测人体测量数据，作为 ASD 患儿评估的一部分。 
营养状况异常（营养消耗、发育迟缓）或生长速度的变化都应使医生

警惕生长不足，以及热量摄入不足或饮食中营养不良、吸收障碍，或

消化不良的可能性。任何怀疑生长有问题的儿童都应转诊给营养师，

最好是熟悉 ASD 患儿营养支持的营养师。 
除营养不足以外，ASD 患儿还有肥胖的可能。 在一项对 1992 年到 2003
年 3-18 岁 ASD 患儿的回顾性评估中，列出了操纵风险的流行率。据

报道，12-19 岁超重和具有超重风险的比率达到 80%，而一般人群为

30.9%。43 
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说明 11：非正式报告提示可能有一个亚组的 ASD 患者对饮食干预有效。

但是在儿科医生及其他专业医生能推荐特异的饮食改变之前还需要更多

的数据。 
可以经验性采用饮食改变的方法，例如对有乳糖不耐受症状者从饮食

中去除牛奶，像具有相同症状的其他儿科患者一样。有关特殊饮食在

ASD 患者治疗中价值的数据难以评估。许多饮食改变让人相信具有有

益效果，但这种情况下可能具有更高的安慰剂效应。没有足够的对照

组，就难以解释文献中的这些少量研究。 
 
说明 12：现有的研究数据不支持采用无酪蛋白饮食、无谷蛋白饮食，

或无酪蛋白谷蛋白（GFCF）饮食作为 ASD 患者的初步治疗。 
少数研究考查了无酪蛋白饮食、无谷蛋白饮食，或 GFCF 饮食对 ASD
患者行为的作用。 迄今为止只发表了一项双盲安慰剂对照研究。45 
这项 GFCF 和一般饮食的双盲交叉试验在 15 位 ASD 患儿中进行，12
周后，在 ASD 症状的严重程度、沟通、社会反应性和尿肽水平方面的

检测都没有差异。45 然而，在知道结果后，9 位父母想要继续该饮食，

并报告采用 GFCF 饮食时有主观的临床变化。 研究的局限性包括样本

量小以及样本异质性、依从性的疑问以及受试者可能违反饮食限制、

缺乏直接观察结果测定。 
父母需要信息来帮助在所选饮食的限制内制定均衡饮食计划。由于严

格 GFCF 饮食实行起来实际上非常困难，因此需要附加研究来评估危

险因素，以及确定哪些患者可能受益于这些饮食的可能标志。委员会

强调父母和看护者应就目标测定达成一致。 
 
说明 13：在 ASD 患者中，应获得详细病史以确定变态反应原暴露与胃

肠道和/或行为症状之间的关系。 
据估计，在西方化社会中，25%到 65%的儿童有变态反应原致敏的证

据，6%到 8%的婴儿和幼儿以及 4%的青少年和成年人有食物过敏。 假
设有变应性紊乱的 ASD 患儿比例与此相似。46 48 表 5 列出了免疫介导

胃肠道食物变态反应相关的症状，以及建议的诊断方法。49 
 
说明 14：食物不良反应标准化定义有助于与患者/看护者讨论。这些定义

也应用于 ASD 中食物不良反应的研究。 
在评估过程中尽早与患者及其家庭确定所用的术语，并与他们一起回

顾不同类型的食物不良反应，可以使医护人员减少可能的误会。这样，

他们就能建立一个框架来讨论诊断是否为食物过敏、另一种食物不良

反应，或某种其他与食物摄入无关的疾病。 
有人作了一个逻辑图，按发生机制对食物诱发的反应进行分类，在这

个逻辑图中，食物不良反应是食物摄入引起的任何不愉快反应的总称。

50 食物不良反应可能是毒性反应，也可能是非毒性反应。51 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

决定要一个孩子——这是非常

重大的决定。 
这就是决定让你的心永远悬在

外面。 
~ Elizabeth Stone 
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单核细胞 —— 单核细胞是

一种白细胞，人体免疫系统的

一部分。单核细胞在免疫系统

中具有两个主要功能：（1）
在正常状态下，补充定居巨噬

细胞和树突状细胞，（2）对

应炎症信号，单核细胞能很快

移动（大约 8-12 小时）到组

织中的感染部位，并分裂/分
化为巨噬细胞和树突状细胞，

以引起免疫应答。在染色涂片

中，往往通过二叶的细胞核来

辨认单核细胞。 

在 ASD 患者中，应考虑厌恶食物的可能。厌恶可能是由于过去在摄入

某种特定食物后发生不好的事情。对特定食物的厌恶可能泛化到更大的

食物种类。比如吃了西红柿后不舒服的儿童；有这种体验的 ASD 患儿

以后可能不吃所有红色的食物。在寻找患者据吃某种特定食物的原因

时，经常忽略这种食物不耐受性。 
 
说明 15：在 ASD 患者中，应采集详细病史（包括个人变态反应病史、饮

食史和家族史）和体格检查以准确地确定可能合并的变态反应病。 
完整的病史和体格检查总能为医生在评估可能合并变态反应病的患者

时提供重要信息。父母和兄弟姐妹中有变态反应病史也是重要的危险因

素，这样的患者发生变态反应的风险较高。变态反应原致敏的典型模式，

经常被称为“过敏进行曲”，从出生后前 2 年开始对食物变态反应原过

敏和/或湿疹，然后是对吸入性变应原过敏（表现为变态反应性鼻炎）、

动物皮屑过敏，和/或变态反应原诱发的哮喘。随着年龄增长，许多儿

童对牛奶、蛋、大豆和谷物的 IgE 介导反应逐渐消失，但大多数对花生、

木本坚果、鱼类和贝类的过敏仍然存在。 
 
因为变态反应性疾病常见，而 ASD 患者可能具有不典型的表现或难以

用语言陈诉，因此看护者警惕地监测症状以寻找变态反应病的征象是很

重要的。 如果病史或体格检查提示变态反应病的存在，那么患者应接

受相应的变应性试验（例如：皮肤试验、变应原特异 IgE 水平测定、无

过敏原饮食试验、食物诱发试验）和胃肠道评估（包括实验室检测和内

窥镜检查，如果有指征的话），如同无 ASD 的患者一样。 
 
说明 16：在 ASD 患者的管理中，专家（变态反应专业医生、胃肠病医

生、营养师和喂养治疗师）的参与可能是有益的。 
在 ASD 患者中，简单胃肠道疾病（比如便秘或 GERD）的管理可以由

儿科医生或其他初级医疗保健服务提供者开始和随诊。对标准治疗无效

的患者在转诊给胃肠病医生可能是有益的。委员会强调只有在患者在对

初级医疗保健服务提供者指导下的标准治疗无效时，才应转诊给专科医

生。 
同样，有变态反应病的 ASD 患者可以接受儿科医生或其他初级医疗保

健服务提供者指导下的有效治疗。 对于有多种变态反应或复杂变态反

应病的患者，推荐变态反应专科医生的参与。 与营养师一起工作已提

供最佳营养是有帮助的，因为这些患者经常有特殊的食物选择和限制饮

食，或接受从营养学角度应进行批判性评估的补充剂。 当怀疑存在喂

养相关疾病或患者难以喂养时，应向知识渊博的营养治疗师咨询。 与
其他领域的专家一起制定变态反应的治疗计划可以获得的可能收益不

但包括变态反应病症状减轻，而且还包括药物副作用减少，在有些情况

下还包括行为改善。 
 
说明 17：ASD 患者中有报道存在免疫学异常。 但是，免疫功能障碍和 ASD
之间的直接因果关系尚有待证明。 
有研究提示免疫应答可能影响神经发育，明显的免疫学改变可能在一些

ASD 患者中起关键性的致病作用。 
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表 5. 免疫介导胃肠道食物变态反应相关的症状，以及建议的诊断方法。 
疾病 机制 症状 诊断方法 
花粉-食物变态反应综合

征（口服变态反应综合

征） 

IgE 介导 唇、上腭、舌或口咽部轻

度瘙痒、麻刺感和/或血

管性水肿；偶有咽喉部紧

缩感；很少有全身性症状

病史以及相关食物蛋白 SPT
阳性反应（点刺试验）；±口

服诱发试验生食阳性，熟食阴

性 
胃肠道“过敏反应” IgE 介导 恶心、腹痛、痉挛、呕吐

和/或腹泻快速发生；经

常波及其他靶器官反应

（例如皮肤，呼吸道） 

病史和 SPT反应或RAST结果

阳性；±口服诱发试验 

变态反应性嗜酸细胞性

食管炎 
IgE 介导和/或细

胞介导 
GER 或过度咳嗽或呕吐、

吞咽困难、间歇性腹痛、

烦躁、睡眠紊乱，对传统

抗反流药物无效 

病史、SPT、内窥镜检查和活

检、无过敏原饮食，以及诱发

试验 

变态反应性嗜酸细胞性

胃肠炎 
IgE 介导和/或细

胞介导 
复发性腹痛、烦躁、早饱、

间歇性呕吐、FTT 和/或
体重减轻、外周血嗜酸细

胞增多（50%中） 

病史、SPT、内窥镜检查和活

检、无过敏原饮食，以及诱发

试验 

食物蛋白诱发的直肠结

肠炎 
细胞介导 肉眼血便或大便隐血；一

般生长发育良好；通常出

现于出生后最初几个月 

SPT 反应阴性；出血可在去除

食物蛋白后 72 小时内消失；

±内窥镜检查和活检；诱发试

验在 72 小时内诱发出血 
食物蛋白诱发的小肠结

肠炎 
细胞介导 长时间上吐下泻（+带血）

不常伴脱水；腹胀；FTT；
呕吐一般在进食后 1-3小
时后发生 

SPT 反应阴性；食物蛋白的去

除使症状在 24-72 小时内消

失；诱发试验在 1-2 小时内导

致呕吐再发，～15%有低血压 
食物蛋白诱发的肠病乳

糜泻（谷蛋白敏感性肠

病） 

细胞介导 腹泻或脂肪泻、腹胀和胀

气、体重减轻或 FTT、+
恶心呕吐、口腔溃疡 

在含谷蛋白饮食时进行内窥

镜检查加十二指肠活检；IgA；

组织转谷氨酰胺酶；抗内膜抗

体。 如果 IgA 不够，应测定

IgG 组织转谷氨酰胺酶 
FTT，发育停滞；GER，胃食管反流；GI，胃肠道；Ig，免疫球蛋白；RAST，放射过敏原吸附试验；SPT，皮肤点刺试验。

摘自 Sampson, 2003.49 

 
两方面的研究可能会有希望：a）细胞因子产生失调，b）伙伴的作用 
一些实验室描述了 ASD 中肠道的炎性变化。58-60 一些研究提示循环淋

巴细胞和单核细胞的激活可能导致细胞因子生产失调。61-65 这些作用

可能神经发育或直接引起自闭行为（Ashwood 和 Wakefreld 的综述）。
66 其他研究观察到血浆和中枢神经系统中本身免疫系统生成细胞因子

增加。 
已有报道在 ASD 患者家庭中自身免疫性疾病增加。这些报道中发现：

1）自身免疫性疾病的家族史， 

 
失调。大多数高等脊椎动物（包

括哺乳动物、爬行动物和鸟类）

小肠的最后一段。在鱼类，小

肠的分段不那么明确，因此可

以用后肠或远端小肠来代替回

肠的名称。 Magna feugueril dui 
eliquip sumsan ese conulpute 
doloboreet volobor si tat wiscill 
andipisi. Iqui tat ing estisit, 
sequat Ian exerat velismo 
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IG。大多数高等脊椎动物（包

括哺乳动物、爬行动物和鸟类）

小肠的最后一段。在鱼类，小

肠的分段不那么明确，因此可

以用后肠或远端小肠的名称。 
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细胞计数。计数和检查悬浮于

液体中微观颗粒的一种技术。 
 
小肠结肠炎。结肠和小肠的炎

症。 
 
 
嗜酸细胞。白细胞的一种，免

疫系统的组成部分之一，在脊

椎动物中负责对抗感染和寄生

虫。 
 
 
 

2）抗脑抗体，这些发现提示，在一些 ASD 患者中，针对中枢神经系统

的自身抗体可能与疾病的神经生物学有关。69-73 

我们现在能准确地确定 ASD 患者的免疫状态。 需要进行定义明确的研

究，采用大样本以及年龄和地理上匹配的对照，进行广泛的免疫分析，

以确定免疫功能障碍与临床症状的精确关系。 
 
说明 18：免疫应答在 ASD 患者胃肠道疾病发病机理中的作用值得进一步

研究。 
一些研究提示胃肠道炎症与 ASD 相关胃肠道症状之间的关系。胃肠道

人体内最大的免疫器官，含有体内 80%的生成免疫球蛋白的细胞。在

ASD 患儿中，免疫组织化学和流式细胞计数研究都一致显示肠粘膜中

明显的淋巴细胞和嗜酸细胞全肠范围的浸润。58,60,78,79 Torrente 与同事

提出炎症反应中有自身免疫成分。这些研究提示，有些 ASD 患者有慢

性炎症过程基础以及合并的胃肠道紊乱，以 NLH、小肠结肠炎以及免

疫细胞沿整个胃肠道的粘膜浸润为特征。这些应被认为是初步发现，还

需要证实。 
 
说明 19：肠微生物群落在 ASD 患者胃肠道疾病发病机理中的作用不是十

分清楚。 
肠微生物生态系统非常复杂，了解不多，但可能在健康和疾病方面起重

要作用。但少量研究已试图精密地考查肠微生物群落与 ASD 的关系。 
将来的研究需要识别与定量分析微生物物种的分子学方法。如果确定一

种相关性，那么可以引出新的治疗性试验。 仔细选择研究受试者对于

控制抗微生物药的暴露、饮食和其他因素很重要。 
 
说明 20：由于 ASD 患者的异质性以及有关 ASD 研究结果的许多不一致，

明确确定将来研究受试者的表现型（生物学、临床和行为特征）至关重要。 
这将有助于阐明疾病的病理生理学和临床方面问题，指导针对性的评估和

治疗。 
一些因素使得研究结果难以推广。ASD 患者都具有共同的行为学诊断，

尽管我们目前还不能为大多数 ASD 患者建立病因学诊断，但是我们已

经知道这种行为学定义的状态的一些不常见或罕见原因。因此，被诊断

为 ASD 的患者可能有不同的发病机理。所以，将来有关 ASD 的诊断、

病理生理和治疗方面的研究应致力于尽可能详细描述受试者临床、行

为、代谢、遗传和影像表现的特征。 
 
说明 21：ASD 中胃肠道疾病的研究应包括所有受试者的遗传学检测。 
将来考查 ASD 患者中胃肠道功能的研究应包括基因型特征。ASD 患者

遗传学评估的指南已由美国医学遗传学学院发布（PMID 18414214）。
80 此时的推荐包括染色体微阵列分析、FMR1 基因突变分析（以评估 X
染色体易损综合征）、女性 MECP2 基因突变分析、选择性代谢检测，

以及适当情况下临床相关候选基因的突变分析。 



表 6. 应记住的关键信息 
应记住的关键信息 

家属报告有胃肠道症状的 ASD 患者应进行彻底的胃肠道

评估 
神经发育正常者中常见的所有胃肠道状况也都可在 ASD
患者中发生。 
ASD 患者沟通能力受损的特征可能导致胃肠机能紊乱的

不寻常表现，包括睡眠紊乱和问题行为。 
看护者和医疗卫生专业人员将警惕 ASD 患者中常见胃肠

机能紊乱的不典型征象表现。 
如果 ASD 患者饮食受限，那么专业人员的监督管理可能有

助于确定和治疗营养不足。 
行为学和生物医学方法结合有利于理解疼痛作为问题行为

背景事件的作用、帮助诊断、解决残留疼痛症状以提高生

活质量。 
研究方案中应将遗传学分析作为数据采集的一部分。 
目前还没有足够的数据来确立肠炎、肠渗透性增加、免疫

学异常或食物变态反应在 ASD 中作为病因的作用。 

z 

z 

z 

z 

z 

z 

z 

z 

 
说明 22：有些定义明确的遗传综合征中 ASD 发病率很高，这
时应考查特殊胃肠道症状的患病率和特征。 
建议在ASD发病率高的定义明确的遗传病患者中研究胃肠道

疾病。这些疾病罕见，包括 Rett、Smith-Lemli-Opitz 和 X 染

色体易损综合征。关于这些及其他与 ASD 强相关的单基因或

染色体疾病中的胃肠道功能障碍，有少量已发表的数据。 
 
ASD 和单基因病患者中的胃肠道功能障碍可能是由某种特殊

肠功能上突变基因的直接作用所引起。或者，胃肠道功能紊

乱的基础可能是神经功能异常，而不是胃肠道内源性的基因

引起的异常。 目前还难以鉴别这些病理生理学类型。 
 
说明 23：治疗胃肠道症状的临床试验应包括保存脱氧核糖核酸
（DNA）样本。 
强烈鼓励研究者在研究方案中获得血样以保持 DNA。有一部

分未知但可能比率很大的 ASD 患者病因可能是特定的突变。 
如果在一些受试者中确定了有因果关系的突变，并根据这个

信息重新分析数据，那么研究的价值将大得多。 
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