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发展性阅读障碍的生理基础* 
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摘  要 发展性阅读障碍是关系人类健康和发展的重要课题，对其产生机制的探讨有利于寻找适当的治疗方

法。文章在简要回顾阅读障碍的界定、研究内容和有关理论争论基础上，重点介绍了阅读障碍的神

经基础和遗传机制。文章从大脑结构和功能单侧化、完成认知任务时大脑的激活模式、激活时间进

程以及视觉巨细胞等方面介绍了发展性阅读障碍者与正常读者之间存在的差异。文章还指出许多双

生子研究都发现同孪双生子的阅读障碍同现率高于异孪双生子，尤其是近期的遗传学研究鉴定出几

个与阅读障碍有关的染色体，如 6 号和 15 号染色体与语音障碍和拼写障碍有关。这些研究结果说

明发展性阅读障碍有一定的脑神经基础和遗传基础。 

关键词 发展性阅读障碍，神经基础，遗传。 
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1 前言 

发展性阅读障碍是指儿童智力正常，并且享有均等的教育机会，但是阅读成绩显著落后

于其年龄与年级所应达到水平的一种学习障碍现象。学龄儿童的发展性阅读障碍发生率为

5%－10%[1]，是一种最常见的学习障碍，它对儿童的认知、情感、自我概念以及社会性发展

都会产生重大的影响，因而成为教育学、心理学、认知神经科学和行为遗传学等多门学科共

同关注的课题。 

在临床和研究过程中，通常用两种方法筛选阅读障碍儿童。一种是根据儿童的阅读成绩

与其所处年级或年龄之间阅读成绩上的差异来筛选阅读障碍。如果儿童在标准阅读测验上的

成绩低于所处年级或年龄阅读成绩两个标准差，又无智力落后的情况，就被鉴别为阅读障碍

儿童。另一种是用儿童的阅读成绩与其智力水平之间的差异来鉴别阅读障碍，如果儿童具有

正常智力、教育机会、文化氛围和经济条件，没有明显的情绪障碍，而阅读成绩明显落后于

就其智力所应达到的阅读水平，即为阅读障碍儿童。⋅ 

综观发展性阅读障碍研究，其研究内容主要包括以下几个方面：（1）鉴别阅读障碍儿童

哪种技能出现了障碍；（2）鉴别阅读障碍的亚类型；（3）评价各种教学方法的有效性；（4）

阅读障碍与其他障碍的区别，如与注意缺失多动儿童的比较；（5）探讨阅读障碍儿童的词典

结构与表征；（6）用词汇识别与加工的理论模型解释和模拟阅读障碍者的病理现象；（7）阅

读障碍的基本视听知觉研究；（8）探讨阅读障碍的遗传成分；（9）阅读障碍者大脑结构与功

能的研究。 

上述研究内容囊括了行为、认知和神经生理 3 个层次。从理论观点上可以将这些研究归
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纳为语言特异性理论和非语言特异性理论。阅读障碍的语言特异性理论认为，阅读障碍来源

于语言学层次的加工缺陷，阅读障碍者言语信息的表征和加工上存在障碍，他们的其他认知

能力和信息加工能力完整无损。阅读障碍的非语言特异性理论则认为，感知觉的正常发展是

高级认知语言和言语发展的先决条件，阅读障碍由更深层、更基本的视觉与听觉障碍造成，

其根本原因在于非语言的听觉和视觉能力的损伤或发展不完善。这类理论的核心是阅读障碍

没有语言特异性，不局限于语言学层次。这两种理论各有自己的实验证据，目前仍未取得一

致意见。 

阅读障碍的神经基础和遗传机制一直是研究者关心的问题，尤其是近年来随着认知神经

科学的迅速发展，研究者更加注重对这个问题的探讨。对发展性阅读障碍生理基础的研究从

理论上不但可以揭示发展性阅读障碍的生理机制，而且可以为语言加工的普遍性与特殊性提

供证据，在实践上可以为寻求行之有效的治疗方法创造机会。 

2 神经生理学研究 

大脑的结构和功能是十分复杂和高度协调的，探究大脑的奥秘是人类长期以来的一种梦

想。但探究大脑首先必须要测定大脑，随着科学技术的发展，研究者逐渐发展出几种测定大

脑结构和功能的方法。 

一种是电刺激方法，如后脑区－枕叶受到电刺激，个体将知觉到闪光。同样，刺激其他

区域会引发与该区域相对应的知觉，如刺激运动区会引发运动反应。 

另一种是病理观测法，即通过观测由中风、疾病或者损伤导致的障碍来测定脑功能。如，

左枕叶的受损会导致部分右视野盲症，而且研究者早已发现左半球特定区域的损害可以导致

言语和语言理解的丧失，额叶受损会导致冲动行为。 

第三种方法是物理测量法，即有时可以通过测量手段检查区分两半球的解剖细节来研究

脑的功能，一个很好的例子是测量颞叶表层的相对大小。致力于这方面研究的研究者认为，

在大多数个体中，颞叶中涉及语言的区域左脑比右脑大。 

还有一种方法是实验测定法，即借助于实验设备测定大脑的实际工作状态来研究大脑的

功能，它包括事件相关电位（ERPs）、功能核磁共振（fMRI）、正电子发射断层扫描（PET）

等技术。事件相关电位的测量方法具有无创性，适合任何年龄的被试，但对电位来源的解释

非常复杂。通过 fMRI和 PET 揭示的大脑活动来源相对确定，但这些技术不太适合用年龄小

的儿童做被试。用这些方法能够揭示刺激与脑活动的关系，但由于大脑活动是高度协调和有

组织的，一种活动过程（如阅读）可能有许多其他过程的参与，因此解释起来非常复杂，有

时需要借助于它们与行为测量结果（如阅读错误、速度或理解）的相关加以说明。 

2.1 大脑结构与功能单侧化 

对阅读障碍者死后的生理解剖[2]发现，阅读障碍者两侧脑高度对称，而在正常个体中，

大脑结构通常明显不对称。在整个人群中 65%的人左脑大于右脑，11%的人右脑大于左脑。

阅读障碍者脑结构的特异性可能是出生前神经异常发展的结果。另外的证据来自对脑损伤病

人的研究[3]，这些研究发现左脑区受损的病人倾向于表现出语音译码技能极差，但正字法与

语义判断却完好无损，表明这些病人阅读中更多依赖右脑加工。对正常读者的半视野实验显

示语音加工主要是左脑的功能。对阅读障碍者大脑结构的研究还来自于脑成像实验，研究者
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2.3 激活时间进程 

Salmelin等人
[11]

使用脑磁图研究 8 个 18－37 岁的正常被试与 6 个 19－35 岁的阅读障碍

者注视一个词时的皮层激活时间进程。在左后颞枕区发现了两组读者之间的一个明显差异，

即正常被试在词出现 180 毫秒时表现出明显的激活，阅读障碍组没有完全激活，或者激活很

慢。McPherson等人[12]使用诱发电位方法考察了阅读障碍者语音加工过程的大脑激活情况，

被试是 16 个阅读障碍者（12－18 岁）和 16 个同年龄的正常读者，使用的任务是听口语词

并判断词对是否以相同的音开始，记录被试反应的正确率、潜伏期和事件相关电位，把阅读

障碍组根据口语语音任务（Bradley 的语音个别者任务）的成绩分成两组－在这个任务上产

生错误的 10 个被试称为语音障碍组（dysphonetics），在这个任务上没产生错误的 6 个被试

称为语音组（phonetics）。正常读者的 ERP 在押韵目标词上出现 N400 启动效应，具体来说，

在目标词出现 250－450 毫秒之间，押韵目标词 ERPs 波幅的偏移程度显著低于不押韵目标

词 ERPs 的波幅，这种效应广泛地分布在双侧皮层，在后脑区达到顶峰（颞中顶、顶叶和枕

叶）。语音组在这个时间段内出现了同样的 N400 启动效应，但只在颞中顶区

（temporal-central-parietal）。语音障碍组在 250－450 毫秒没有出现任何启动效应，但在 450

－550 毫秒之间在后脑区出现启动效应。在另一个实验中[13]研究者记录了 7 个语音障碍和 7

个非语音阅读障碍者（12－16 岁）在读和判断图片名称是否押韵时的 ERPs，结果显示，非

语音阅读障碍被试出现 N400 启动效应，如在押韵的后一个图片上出现负波峰波幅的显著下

降，这种效应只局限在左脑，但语音障碍被试未出现这种效应。 

2.4 视觉加工障碍与巨细胞异常 

研究者对发展性阅读障碍的语音意识障碍已经达成共识。但越来越多的证据显示，有些

阅读障碍者也表现出视觉加工障碍，如视像不稳定和高的运动知觉阈限。这种障碍可能与特

定的视神经系统有关，由于巨细胞系统与高时间分辨、低对比和低空间分辨有关，有研究发

现阅读障碍者的视运动知觉阈限、视觉暂留和对比敏感度表现出与正常读者的差异，研究者

认为这些任务反映了巨细胞系统的功能，因此推知，阅读障碍者的巨细胞通路受损。这种理

论假设也得到一些电生理和解剖学实验结果的支持。Livingstone 和 Galaburda[14]检验了阅读

障碍者尸解后的大脑组织，发现他们的巨细胞比一般人少 27%，而且巨细胞在显微镜下看起

来异常，很多位置错乱，常常比通常情况小。他们还使用脑电方法，发现阅读障碍者的巨细

胞通路从视网膜到视觉皮层输送脉冲的速度慢，大约是 50 毫秒，这个时间是正常传输时间

的两倍。Eden等人[15]用 fMRI技术研究阅读障碍者的视觉运动加工过程，结果发现，对于阅

读障碍者，运动刺激的呈现没有在 V5/MT 区域产生如控制组一样与任务有关的功能性激活。

相反，呈现静止刺激时两组被试均在 V1/V2 和外侧纹状体表现出相同的激活模式。 

总之，对正常读者与阅读障碍者脑的结构与功能的研究积累了越来越多的证据表明阅读

障碍者与正常读者存在差异。集中的证据显示语音加工在特定脑区（颞叶）的激活模式对阅

读障碍者与正常读者不同。视知觉加工障碍可能反映了视觉皮层发育异常。这些研究结果有

助于我们了解人类高级神经系统的功能和阅读障碍的内在机制。 

3 阅读障碍的遗传机制研究 

很多证据表明发展性阅读障碍（或者至少其中的某些方面）是遗传的，有关的研究主要
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有双生子研究和基因的确定。 

双生子研究设计的基本原理是同卵(MZ)双生子的基因和环境都是相同的，异卵(DZ)双

生子的基因相当于兄弟姐妹的关系，环境因素相同。研究者通常利用双生子设计评定某种阅

读技能受遗传与环境的相对影响，如研究
[16]

发现语音障碍与表层障碍都有遗传成分，但语音

障碍受遗传的影响更大一些，而表层障碍受环境的影响更大一些。 

在描述有关双生子研究时，需要对以下两方面的研究做出区分：（1）同现率的研究，即

双生子中的一个是阅读障碍者，确定另一个是或者不是阅读障碍者；（2）双生子同时参与研

究，考察其阅读成绩。这两种研究提供了本质上不同的信息：前者能对阅读障碍遗传基础的

假设给以评价，后者可以评价与遗传有关的阅读成绩指标。 

3.1 同现率的研究 

在最早的阅读障碍双生子研究中，Hermann[17]发现所有 10 对同卵双生子同时都是阅读

障碍，而 33 对异卵双生子中只有 11 对（33.3%）同时是阅读障碍。Zerbin―Rudin 总结了几

个双生子（其中至少一个有阅读问题）研究的案例，在 17 对同卵双生子与 34 对异卵双生子

中前者的同现率是 100%，后者的同现率是 35%。Bakwin 选择了 62 对双生子（其中至少一

个是阅读障碍），阅读障碍的同现率同卵双生子是 84%，异卵双生子是 20%。所有这些研究

提示基因因素对发展性阅读障碍是重要的。 

3.2 阅读成绩的双生子研究 

研究者使用传统的双生子养育在一起的设计去评价基因与环境对阅读的相对影响。很多

研究报告了同卵双生子与异卵双生子在阅读任务上的相关，结果发现，同卵双生子阅读成绩

之间的相关比异卵双生子阅读成绩之间的相关大，表明基因的影响。但是，基因评定结果并

不一致。一方面可能与样本小有关，另一方面可能是由于只有某些阅读技能受遗传的影响较

大，如研究表明阅读识别、拼写、数字广度和语音译码有很大的遗传性，而阅读理解、知觉

速度和正字法译码没有遗传性[18]。语音译码的遗传评定高达 0.93，阅读识别的遗传评定是

0.45，拼写的遗传评定从 0.21 到 0.62 不等。Stevenson等人[19]研究发现阅读理解的遗传评定

是 0.51，拼写的遗传评定是 0.73。 

当使用多种变量分析方法时，研究者发现词汇识别和语音译码的综合遗传系数评定比词

汇识别与正字法的遗传系数综合评定系数高[20]。正字法较低的遗传和基因评定表明这种技能

可能更多的是受环境影响的，但是 Hohnen 和 Stevenson[21]在最近的研究中发现，语音和正

字法都受很强的遗传影响。 

总之，所有的双生子研究显示，阅读中的某些成分尤其是语音译码表现出很高的遗传评

定，表明其中包括基因因素。但是，由于不同研究与评定之间存在很大的差异性，解释结果

时应该持十分谨慎的态度。如 Olson等人 1989 年没有发现正字法有遗传成分，而在 1994 年

却发现正字法也受遗传影响，这提醒研究者注意选择被试要严格，样本要足够大，而且要采

用敏感的阅读测验任务。 

3.3 基因的确定 

基因研究的终极目标是确定和分离出有关的基因。一旦实现了基因定位，可能对基因编

码的蛋白质产物在正常加工与疾病中的作用提供生理学的解释。研究者有可能最终发展出可
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以减轻机能不良基因影响的干预方法，而且基因分离还可以允许基因治疗，用正常基因代替

“障碍”基因。 

使用目前分子连锁分析技术(linkage analysis)，研究者仔细研究了阅读障碍在不同辈分中

重复出现的家系。一个研究结果表明阅读障碍的一个主要基因位于 15 号染色体的短臂上
[22]

。

Fulker 等人（1991）追踪了这个研究，他们使用多元回归技术，结果也指向 15 号染色体。

Froster等人
[23]

鉴定出阅读障碍和言语发展迟缓与 1 号染色体和 2 号染色体易位有关，这个研

究指出基因在 1 号染色体短臂的末梢或者 2 号染色体长臂上。Lubs 等人
[24]

鉴定了一个 13 号

染色体和 14 号染色体溶合的家庭，7 个成员中的 6 个是阅读障碍，另一个成员没有染色体

溶合。这个研究提示阅读障碍可能与 13 号和 14 号染色体有关。 

后来研究者采取对不同阅读成分的鉴定，其中的基本设想是不同的基因影响不同的阅读

过程。Grigorenko 等人[25]对行为实验发现的语音意识、语音译码、快速命名、单个词阅读、

智力与阅读成绩差异 5 种阅读障碍表现型进行了连锁分析。结果发现语音意识受 6 号染色体

影响，而 15 号染色体影响单个词的阅读。Fisher 等人[26]选取智力－阅读成绩差异、词汇识

别、正字法编码、语音译码四种表现型进行了分析，发现语音和正字法都受 6 号染色体影响。

Gayan 等人[27]也在不同的样本中证实了位于 6 号染色体短臂上的基因影响语音和正字法加

工。德语的研究发现拼写受 15 号染色体影响[28]。 

总之，这些研究已经指出了人类基因中的几个染色体与阅读障碍有关，但目前还未形成

定论，因此需要进一步研究，以鉴定出基因的确切位置。 

4 结束语 
阅读障碍的生理基础研究是当前非常具有吸引力的课题，而且有了很多重要的发现，

这些发现有助于了解大脑的结构和阅读过程中大脑的功能，以及阅读损害的遗传可能性，也

有利于阅读障碍儿童的鉴别与矫治。需要进一步研究的问题是阅读障碍者的脑机制是如何形

成的，与基因是否有内在的联系。 
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