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前言   

1943年Leo Kanner醫師首先提出自
閉症的概念。此病症一開始被認為是一

種罕見的疾病，但隨著近年來個案數的

增加，愈來愈被重視。在臺灣醫師較熟

悉的「精神疾病診斷與統計手冊第四

版」(Diagnostic and Statistical Manual of 
Mental Disorders, 4th ed, DSM-IV)，自閉
症是隸屬於「廣泛性發展障礙（pervasive 
developmental disorders）」，該項診
斷類別共包括5種疾病：自閉症(autistic 
disorder)、亞斯伯格症、未明示之廣泛性
發展障礙、兒童期崩解性疾患、Rett 氏症
候群[1]。2013年公佈的「精神疾病診斷與
統計手冊第五版」(DSM-V)，將自閉症、
亞斯伯格症、未明示之廣泛性發展障礙，

合併稱為自閉症類群（autism spectrum 
disorders, ASD）[2]。本文將介紹ASD的病
因、臨床表現、篩檢、治療、預後。希望

能幫助基層醫師進一步認識ASD，進而
能夠早期發現疑似個案，進行轉介。

流行病學   

近二十年世界各國ASD盛行率都有
逐年增加的趨勢。作者以2000-2011年臺
灣身心障礙登記資料，估算3-17歲ASD
的盛行率，由2000年的千分之0.37增加至
2011年的千分之2.21 [3]。另外，2012年美
國疾病管制和預防中心監測11個地點，8
歲ASD的盛行率高達千分之14.6 [4]。與美

國的盛行率比較，臺灣的盛行率有明顯低

估，所以我們認為臺灣的盛行率未來還會

逐年升高。世界各國盛行率逐年增加的原

因包括：ASD診斷標準的改變、父母與
醫療人員對ASD警覺性提高、ASD教育
與治療資源的增加、高功能ASD被診斷
出來[5] 。另外，ASD明顯男多於女，比例
約4.5比1 [4]。

病因

ASD的病因分為遺傳因素與環境因
素。研究顯示ASD的兄弟姐妹亦為ASD
的出現率為一般人口的數十倍。另外，同

卵雙胞胎患ASD的一致率為60~90%，而
異卵雙胞胎患ASD的一致率僅0~10%。以
上資料顯示ASD的病因絕大部份(40-90%)
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可歸因於遺傳因素 [6,7,8]，但ASD並不是單
基因遺傳，而是複雜的多基因遺傳。

環境方面，產前危險因子包括：

父親、母親年齡大，母親有糖尿病、高

血壓、肥胖，母親懷孕時感染、使用

valproate、殺蟲劑暴露、空氣污染等。另
外，周產期危險因子包括：低出生體重和

早產[9,10]。

臨床表現

自閉症DSM-IV的診斷標準，包括三
大特徵，分別為：1. 社交互動障礙；2. 
溝通障礙；3. 侷限的、重複的行為、興
趣與活動模式[1]。DSM-V將三大特徵改為
兩類，原本的社交互動障礙與溝通障礙合

併為社交溝通障礙。侷限的、重複的行

為、興趣與活動模式則維持不變[2]。ASD
三歲以前最明顯的症狀是社交互動障礙和

溝通障礙。

在社交互動障礙方面，共同注意力

(joint attention) 近年來這個議題在ASD領
域備受重視，共同注意力是一種非語言的

溝通能力，指兩個人使用眼神或手勢(非
語言的溝通)，共同注意、共同分享一件
事物 [9,11]。一般兒童在12個月大可以回應
(respond)共同注意力，在14個月大時可以
主動引發(initiate) 共同注意力。如果兒童
在大於15個月仍沒有出現共同注意力，
就應該懷疑ASD，需進行進一步評估。
另外，父母常會陳述叫孩子的名字，但孩

子都沒有反應，擔心聽力有問題，遇到此

類陳述，也要懷疑ASD。
在溝通障礙方面，18至24個月時，

發現孩子語言發展遲緩，如果孩子沒

有代償性的指認或手勢 (compensa to ry 
pointing or gesturing)，要懷疑ASD，但
如果有，要懷疑表達性語言發展遲緩。

另外，24個月以上，如果孩子大多用仿
說來表達，也要懷疑ASD。

在侷限的、重複的行為、興趣與

活動模式方面，這部份的症狀在兒童年

幼時期較不明顯。A S D兒童常會有不
尋常的玩法，例如：只注意玩具的某

一部分。他們可能會表現刻板的動作

(stereotypic movements)，例如：用手
拍打、用腳趾走路、手指在眼睛附近輕

彈。另外，兒童常會因改變常規而生

氣。

(表1)依照自閉症的三大特徵分類，
介紹二歲以前的臨床線索，可供基層醫

師在健兒門診時監測之用。

ASD常合併幾種病況(表2)，而且這
些病況也會影響ASD的障礙程度。

篩檢(screening)

使用ASD的篩檢工具進行偵測，其
目的不是在確定診斷，而是在於找出疑

似個案。是否針對沒有症狀的兒童進行

ASD篩檢，目前仍有爭議。美國家庭醫
學醫學會和U.S. Preventive Services Task 
Force (USPSTF) 認為沒有足夠的證據推
薦基層醫師，使用ASD篩檢工具來偵測
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也被兒童精神科醫師廣泛使用，M-CHAT

可用於16-30個月的兒童，共計23題，屬

於父母可完成的篩檢量表，23題中3題以

上未通過或關鍵題2題以上未通過(第2, 7, 

9, 13, 14, 15題為關鍵題) [13]，即判定為

異常。可至網址http://mchatscreen.com/

wp-content/uploads/2015/05/M-CHAT_

Chinese.pdf.下載M-CHAT中文版[14]。

M-CHAT 的優點包括：有良好的信

度與效度、題數少、時間短、操作容易[13-

18至30個月沒有症狀的兒童。而他們建

議在9，18，24或30個月健兒門診時，使

用常規的發展篩檢工具即可。但是美國兒

科學會建議在18和24個月健兒門診時使

用ASD篩檢工具進行偵測，以便早期發

現疑似個案 [Evidence C] [12]。

在美國 A S D的篩檢工具以學步

期自閉症檢核表修訂版 (The  Mod i f i ed 

Checklist for Autism in Toddlers, M-CHAT)

最被廣泛使用。同樣地，在台灣M-CHAT

表1  自閉症臨床線索的監測

年齡 社交技巧* 語言 侷限性興趣或重複行為

9月 (-)從後面叫孩子的名字

，孩子會轉頭看人。

(-)會牙牙學語聲

(-)會輪流的發出聲音

(-)會發出許多不同聲音

(-)會揮手表示“再見” 

(-)會回應照顧者的聲音 

(+)會發出不尋常或高頻的聲音

(+)攜帶不尋常的慰藉物 (例如

：筆，棍棒，石頭）。

(+)不尋常的依附關係，刻板的

動作，自我傷害行為，或容

易生氣 。

(+)重複行為，例如：東西排成

一排。

12月 重覆9月的選項

(-)指著房間另一頭的東

西，叫孩子看，孩子

會去看那東西。

(-)有興趣的東西，會用

手指指，表示要那樣

東西。

重覆9月的選項 重覆9月的選項

15月 重覆12月的第二與第三個

選項

(+)只會仿說

(+)語言發展里程碑有退步的情形

重覆9月的選項

18月 (-)有興趣的東西，會用

手指指給別人看

(-)會玩假扮遊戲

重覆15月的選項 重覆9月的選項

24月 (-)有興趣的東西，會拿

給別人看

重覆15月的選項 重覆9月的選項

(+)如果有這種行為，代表可能是自閉症

(-)如果沒有這種行為，代表可能是自閉症

*社交技巧的遲緩是自閉症最早和最特殊的症狀 

資料來源：參考資料10
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17]。如果篩檢異常或父母擔憂孩子有ASD 

(parental concerns)，皆應儘速轉介[9]。

轉介(referral)與診斷   

發現疑似個案，應儘速轉介給兒童

精神科醫師做進一步評估。ASD的評估

最好有一個跨專業醫療團隊，團隊成員包

括：兒童發展相關專科醫師(包含兒童精

神科醫師、復健科醫師、兒童神經科醫

師)、臨床心理師、物理治療師、職能治

療師、語言治療師、社工師、聽力師、

遺傳諮詢專業人員[10]。如果沒有跨專業團

隊，至少需有兒童精神科醫師與臨床心理

師進行評估。評估應包括完整的病史與使

用工具評估社交溝通技巧、侷限性重複

行為、語言和認知功能。評估的目的包

括：1. 確定診斷；2.對症狀相似的疾病做

鑑別診斷；3.確定有無共病症；4.確定兒

童的功能程度。最後的確定診斷，需合乎

DSM-5的標準。

治療   

行為治療 (behavioral treatments)  
ASD的治療以行為治療最具有證據

力。研究顯示行為治療一定要儘早開始，

而且，課程要密集、持續一段時間才有

效果[9]。「應用行為分析(applied behavior 

analysis, ABA)」是一種採用行為治療理

論的教學法。此教學法借由增強希望的行

為(desirable behaviors)來學習新的技巧，

並且鼓勵這些技巧能夠類化，進而消除

問題行為(undesirable behaviors)。1987年

表2  ASD常合併的幾種病況

相關狀況 頻率 特點

精神疾病 63% to 96% ˙高盛行率的焦慮症、注意力缺損/過動症、憂鬱症

運動障礙 隨著時間，由51％下

降到38％

˙包括：低張、失用、動作笨拙、用腳趾走路、大動作遲緩

˙運動障礙治療後可改善或隨著時間可改善

失眠 50% to 80% ˙父母常提到此問題

˙褪黑激素(melatonin)可以改善睡眠

˙好的睡眠習慣也很重要

智障 20% to 50% ˙根據美國自閉症和發展障礙監測網的資料

(1)32%智能不足(IQ score ≤ 70)

(2)25%邊緣智能(IQ = 71 to 85)

(3)44%一般智能(IQ > 85)

癲癇 12% to 26% ˙青少年與認知功能較低者較易發生

消化道問題 9% to 91% ˙慢性便秘、腹瀉、腹痛

資料來源：參考資料4, 9, 21
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治療時，建議轉診兒童精神科醫師。

興奮劑例如methylphenidate (Ritalin)
可用於A S D合併A D H D，但是與單純
ADHD比較，效果較差且容易發生不良反
應。

輔助及另類療法

許多家庭會嘗試輔助及另類療法。

其中幾個療法值得注意，如有很強的證據

顯示褪黑激素(melatonin)可以改善兒童的
睡眠障礙與白天行為，而且不良反應很

小[Evidence A] [21]。有研究顯示按摩療法

可改善兒童的睡眠、語言、重複行為、

焦慮，而且按摩療法可由父母來執行[22]。

另外，最近一個大型的研究顯示，馬術

治療可改善兒童的易怒和過動，進而改

善兒童的社交溝通和語言功能 [23]。大劑

量的維生素B6和鎂曾經被用於改善兒童
的行為和語言，但效果不明確，且大劑

量的維生素B6有神經病變的風險，大劑
量鎂的毒性會造成腹瀉。另外還有一些

輔助及另類療法，包括：聽覺統合訓練

(auditory integration training)、避免攝食
含麩蛋白和酪蛋白的食物、高壓氧、促胰

激素(secretin)，這些治療經過臨床試驗顯
示，沒有明顯的效果，所以臨床上不建議

使用。

預後

ASD兒童長大後的預後指標包括：
獨立生活、就業、有沒有朋友、有沒有婚

Lovaas使用ABA教學法來治療自閉症學
齡前兒童，上小學時，接近一半的兒童

可以上普通班而且可以讀完小學一年級

[9,18,19]。最近一篇有關於行為治療的系統性

回顧研究，顯示如果能早期介入，使用

密集的ABA課程持續治療一段時間，可
以增進兒童的認知、語言和適應能力，

而且這些療效在臨床上和統計學上都達

到顯著 [Evidence B][20]。早期介入指的是

五歲以前開始治療，密集且持續的治療

指的是每週至少二十小時，持續至少兩

年[11]。另外，有很強的證據顯示，年齡較

大的ASD兒童，如果智力是一般智能，
可使用認知行為治療(cognitive behavior 
therapy)，減少焦慮症狀[Evidence A] [20]。

藥物治療

在A S D藥物治療主要作為輔助治
療。特定的不良行為，如果使用行為治

療沒有效果，可使用藥物治療。另外，

藥物治療可治療ASD的共病症，例如：
焦慮症、注意力缺損 /過動症、睡眠障
礙。

Aripiprazole（Abilify）和risperidone
（Risperdal）是少數被美國食品和藥物管
理局批准治療ASD的藥物。這些非典型
的抗精神病藥物已被證實可治療ASD相
關的易怒。另外，這些藥物也可治療攻

擊行為、自我傷害行為。雖然使用這些

藥物有一些好處，但必須衡量可能的嚴

重不良反應，包括鎮靜、體重增加、震

顫、錐體外症狀。當考慮使用這些藥物
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姻。早期的研究顯示ASD預後並不好，
有超過一半的個案住在機構。最近的研

究顯示預後有稍微好一點。一項研究顯

示，智商大於70的ASD成人，12％可以
獨立生活[24,25]。另外一項研究使用Autism 
Diagnostic Observation Schedule (ADOS) 
追蹤8到10年間ASD嚴重度的變化，結
果顯示，超過80％的個案嚴重度維持在
相同等級，只有15％的個案嚴重度有改
善或惡化 [26]。所以ASD未來功能最好的
預測指標有二個：1.診斷當時的嚴重度 
(diagnostic severity)；2.智商程度。

結語

雖然沒有足夠的證據支持基層醫師

使用ASD篩檢工具來偵測18至30個月沒
有症狀的兒童。但是越來越多的證據顯

示，如果能早期發現個案，使用密集且持

續的行為治療，可以增進兒童的認知、語

言、適應功能。所以為了早期發現個案，

美國兒科學會建議在18和24個月健兒門
診時，使用ASD的篩檢工具進行偵測，
以便早期發現疑似個案。另外，如果發現

疑似個案，應儘速轉介給兒童精神科醫師

做進一步的診斷與治療。
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