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摘  要 发展性阅读困难是学龄儿童常见的学习障碍，其病源学问题极其复杂，很多行为遗传学家针对遗传
和环境对阅读困难的影响进行了大量的研究。该文对阅读困难的行为遗传学研究进行了回顾，特别是综合

介绍了分子遗传学研究所取得的重要成果及不足。最后指出了研究所面临的困难和将来的方向，并对与教

育的关系进行了总结与评价。 
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1 引言 

发展性阅读困难是学龄儿童中常见的

学习障碍。在历史上，很早就有人发现了阅

读困难（阅读失能或词盲），但最早的描述

主要是针对获得性失读症。1896年，Morgan
首次描述了一个先天性的病例：一个 14 岁
的男孩，智力、健康和计算能力正常，却具

有严重的阅读和书写困难。他认为，这种困

难是发展性的，而不是获得性的。首次引入

阅读困难（dyslexia）这一术语的是一位苏
格兰眼科专家，他首次区分出完全的词盲

（失读症）和阅读困难[1]。现在我们所说的

阅读困难一般指发展性阅读困难。⋅ 
尽管阅读困难这一概念已经提出了一

个多世纪，但对于其定义一直存有争论。一

般来讲，阅读困难指儿童具有正常的智力、

教育机会和社会背景，没有神经和器质上的

缺陷，却意外的在学习阅读的过程中出现了

严重的困难。目前在国际上较能被接受的定

义是由国际阅读困难协会（ International 
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Dyslexia Association）提出的：发展性阅读
困难是以单词解码困难为特点的一种特殊

的先天语言障碍，通常反映了语音加工能力

的缺陷。这种困难与年龄以及其它认知能力

无关，也不是一般的发展性失能或感觉障碍

导致的。阅读困难表现为多种形式的语言困

难，除了阅读方面的障碍以外，还包括在熟

练书写和拼写方面的明显障碍 [2]。 
由于定义的差别、语言系统的差别以及

诊断标准的严格程度不同，阅读困难的发生

率在各个调查中差别较大，一般为

3%~15%[1]。在我国，由于没有标准测验，

对于阅读困难的发生率没有得到一致的结

论。我国一项较早期的研究发现，根据不同

的定义，阅读困难的检出率分别为 4.55%和
7.96%[3]。 

目前国内外开展了大量关于阅读困难

者认知特点的研究，发现阅读困难者表现出

语音加工障碍、视觉空间认知障碍、工作记

忆障碍和元认知的缺乏[4]。由于阅读困难给

儿童带来了认知、情感、自我概念和社会性

发展等问题，并导致学习困难和心灵创伤，

因此阅读困难的发生原因引起了教育学、心

理学和行为遗传学家的重视[5,6]。阅读困难的
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病源学问题是一个极其复杂的问题，遗传因

素，产前、围产期因素，环境因素和心理因

素都可能影响阅读困难的发生[7]。很多行为

遗传学家针对遗传对阅读困难的影响进行

了大量研究。 
行为遗传学又称心理遗传学，是心理学

的一个分支，研究生物基因型对其行为的影

响，以及在行为形成过程中遗传和环境之间

的相互作用。高尔顿最早从事这项研究，他

首次用双生子进行遗传研究，并首创了许多

现在仍沿用的统计分析方法
[8]
。 

2 阅读困难的行为遗传学研究 

自 20 世纪初以来，许多研究者对阅读
困难进行了行为遗传学研究，考察了遗传因

素对阅读困难的影响。他们通过家族聚集研

究、双生子研究和分子遗传学研究等方法进

行了考察，试图揭示遗传因素影响阅读困难

的程度和机制，并发现直接影响阅读困难的

基因。这些研究将会使阅读困难的及早诊断

和干预成为可能。 
2.1 家族聚集研究 

阅读困难的遗传理论最早开始于发现

阅读困难在家族中的聚集。其假设是，如果

阅读困难是可遗传的，那么阅读困难儿童的

家族成员会比其他家族的成员更有可能出

现阅读困难。早在 1905年，Thomas就注意
到一个家族中有数名成员患有阅读困难，他

认为这可能是先天的，具有遗传的可能性。

以后陆续又有很多人观察到阅读困难在家

族中的聚集。在 1950 年一项非常有影响的
研究中，瑞典人 Hallgren研究了 276个阅读
困难个案，第一次提出阅读困难是一种常染

色体显性遗传障碍[9]。 
为了考察阅读困难在家族内的发生情

况，Finucci等[10]研究了 20个阅读困难儿童
的直系亲属。他们发展出一种程序来确认小

时候表现出明显的阅读困难，长大后又恢复

正常的成人。结果发现，阅读困难儿童的父

母中，75 人中有 45％在儿童时期表现出阅
读困难，符合家族聚集的特点。他们首次提

出阅读困难是一种可遗传的异质性障碍，因

此需要研究其亚类型。在开始于 1973 年的
科罗拉多家族阅读研究中，DeFries 等[11]测

量了 125名阅读困难儿童、其父母、其兄弟
姐妹的几种与阅读有关的能力。结果发现，

这些儿童的父母和兄弟姐妹在阅读、书写和

其它几项认知能力方面的得分都低于控制

组，表现出家族性。早期的研究以及随后的

一些研究没有进行标准的测验，后来的研究

克服了这一缺点，如Wolff等[12]把特殊学校

的阅读困难学生的家庭确定为阅读困难家

庭，用标准测验考察了两组这样的阅读困难

家庭和一组控制组家庭。结果发现阅读困难

在家族中的聚集，表现为在阅读困难家庭

中，父母之一具有阅读困难的家庭成员出现

阅读困难的可能性高于父母都没有阅读困

难的家庭成员。如果父母都有阅读困难，则

家庭成员具有阅读困难的可能性更大，一旦

具有阅读困难就会比较严重。Pennington等
还通过追踪研究考察了阅读困难在家族中

的聚集[13]。他们追踪了来自两类家庭的儿

童，一类是高危家庭（High Family Risk，
HR），父母中至少一人是阅读困难，另一类
是低危家庭（Low Family Risk，LR），父母
都没有阅读困难。结果发现，高危家庭的儿

童 34％发展为阅读困难者，而低危家庭中只
有 6％发展为阅读困难，表现出家族聚集的
特点。 
虽然这些证据表现出阅读困难在家族

中的聚集，但是阅读困难在临床表现上的异

质性使确认阅读困难的遗传基础比较困难。

因此，一些研究者根据阅读困难表型研究的

结果，开始考察阅读困难不同表型的家族聚

集特点。Raskind 等[14]通过符合阅读困难的

基人（proband）确定了 102个核心家庭，考
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察了他们与阅读困难相联系的言语智力和

24种表型的家族聚集模式。结果表明，有两
个分测验（非词记忆分测验和音素解码效率

分测验）表现出亲属之间的相关模式，有两

个分测验表现出弱的相关模式，还有 5种表
型表现出中等的相关模式，显示出遗传对阅

读困难表型的影响。 
阅读困难及其表型在家族中的聚集说

明，遗传有可能是影响阅读困难的重要因

素。但家族聚集可能由其它因素造成，比如

文化在家族中的前后传递可能会导致前辈

的阅读困难对后辈产生影响，共同的生活环

境使家族成员的阅读水平趋同等，这些因素

都有可能与遗传因素相混淆，从而错误的估

计了遗传对阅读的影响。因此，家族聚集研

究并不能提供结论性的证据。 
2.2 双生子研究 

对于研究遗传对阅读困难的影响，双生

子研究是比家族聚集研究用的更广的研究

方法。这种方法得出的结论更加可靠，而且

更重要的功能在于可以估计可遗传性的大

小。通过研究双生子来考察遗传对人的某些

能力发展的影响首先基于这样的事实：有两

类双生子，一类为同卵双生子，他们具有完

全相同的基因，另一类为异卵双生子，他们

平均有50％的多态基因是一样的。如果承认
两个双生子所受到的环境影响是完全相同

的，那么只要同卵双生子比异卵双生子的表

型更加相似，就能证明遗传对表型的影响。

还可以通过DeFries-Fulker（DF）多重回归
分析程序[15]对双生子进行分析，分离出遗传

和环境对阅读能力影响的相对大小。 
早期的双生子研究发现，同卵双生子的

阅读困难同现率远高于异卵双生子的同现

率，这表明遗传对阅读困难的重要影响。然

而这些研究不是进行的标准心理测验，选择

的样本存在偏差，因此这些研究结果的意义

不大[16]。在英国一个大型的双生子研究计划

中，Stevenson等[17]运用了标准化的智力、阅

读和拼写能力测验，考察了285对从普通人
群中抽取的双生子样本，通过比较同卵双生

子之间的相关以及同性的异卵双生子之间

的相关，发现遗传对一般的阅读能力落后有

中等程度的影响，对拼写能力有显著的影

响。 
由于阅读困难表现出明显的异质性，表

现为各种构成技能的缺陷，而且阅读困难与

一般认知能力也有复杂的关系，因此较晚期

的研究受到阅读困难表型分类研究和阅读

的认知研究的影响，他们利用双生子考察了

遗传因素对阅读能力各种构成技能的影响。

Olson等[18]通过双生子样本考察了遗传因素

对两种阅读测验成绩的影响，发现剑桥语境

阅读测验（CCRT）和Schonell等级单词阅读
测验（SGWRT）的可遗传性分别为0.54和
0.65，说明遗传对两种阅读测验成绩有显著
的影响。以一个486对双生子样本为被试，
Alarcon等[19]考察了一般认知能力和阅读成

绩的关系，结果发现共同的环境并不能对二

者的共变产生显著的影响，相反，遗传因素

对二者的关系却具有显著的影响。Castles等
区分出两种阅读困难亚类型——发展性语

音阅读困难和发展性表层阅读困难[20]。其中

发展性语音阅读困难表现为非词阅读能力

差，发展性表层阅读困难表现为不规则词阅

读的困难。通过双生子样本考察了遗传对两

种亚类型的影响，结果发现遗传对两类阅读

困难都表现出显著的影响，但对发展性语音

阅读困难的影响显著大于对发展性表层阅

读困难的影响。Gayán等[21]区分出阅读能力

的四种构成技能——单词再认、正字法编

码 、 语 音 解 码 和 语 音 意 识 ， 运 用

DeFries-Fulker（DF）多重回归分析程序对
1031对同卵和异卵双生子进行了分析，结果
发现四种技能都表现出遗传因素的显著影

响。同样运用双生子大样本考察遗传和环境
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对阅读困难的影响，Gayán等[22]不但测量了

单词再认、语音解码、正字法编码和音位意

识加工的速度，还测量了加工的准确性，结

果表明遗传对四种加工技能的速度和准确

性都具有显著的影响，而且速度和准确性具

有显著的遗传相关。Gayán等[23]同时测量了

440对双生子的智商、音素意识、单词识别、
语音解码和正字法编码，考察了遗传和环境

对正常个体单词识别及相关技能的个体差

异的影响，结果表明五个方面存在共同的遗

传影响、独立的遗传影响和非共同环境的影

响。最近的一项研究[24]运用双生子考察了遗

传和环境对儿童早期阅读能力发展的影响，

结果发现，如果双生子中的一个或者两个的

非词重复测验成绩低于正常，则可遗传性的

估计为0.79，表现出遗传对阅读能力的巨大
影响。 
以上的双生子研究表明，阅读困难、或

者阅读能力的各种构成技能都在很大程度

上受到遗传因素的影响。而且也有双生子研

究证明，阅读能力以及相关的认知能力都是

连续分布的，高阅读能力也是可遗传的[25]，

这更进一步说明遗传对阅读能力的影响。然

而，同卵双生子更多的一致性可能是因为在

胎儿期间有更多共同的母体环境，或者是因

为父母更倾向于以相同的方式对待同卵双

生子，而以不同的方式对待异卵双生子，从

而使遗传和环境因素相混淆。如果承认这一

点，那么以上研究对遗传作用的估计就偏高

了。而且，双生子研究所得到的结论能否运

用到独生子来估计遗传的作用还需要验证。

尽管存有以上疑问，但双生子研究的意义还

是不能否定的，如果与其它研究手段相结合

就会得到更加科学的结论。 
2.3 分子遗传学研究 

尽管大量家族聚集研究和双生子研究

都表明遗传因素对阅读困难的发生具有重

要影响，但是自60年代以来，一直有研究者

怀疑遗传因素是否影响行为障碍，特别是由

于一直没有发现一个直接影响阅读困难的

基因，对于基因影响阅读困难还缺少直接证

据[22]。因此，要确认影响阅读困难的可能基

因，必须进行分子遗传学研究，以期发现影

响阅读困难的染色体、基因座位，甚至发现

直接影响阅读困难及其各种表型的基因。 

2.3.1 15号染色体 

连锁分析是一种重要的分子遗传学研

究手段，其基本假设是，如果一种性状与一

个已知的遗传标记基因座位连锁，那么可以

推测该性状的基因与已知的遗传标记基因

座位位于同一染色体。 
运用基因连锁分析技术所发现的第一

条与阅读困难有关的染色体是15号染色体。
Smith等[26]通过特殊教育学校挑选出一些在

几代人中表现出阅读困难的常染色体显性

遗传的家族，对他们进行了连锁分析，结果

发现15号染色体上有一个区域与阅读困难
连锁。他们的研究开创性的发现了影响阅读

困难的染色体，但是没有确定染色体的具体

位置。尽管Bisgaard等[27]用丹麦阅读困难样

本否定了15号染色体与阅读困难的关系，但
后来又有很多研究表明15号染色体上的确
存在阅读困难基因座位。Grigorenko等[28]区

分出五种阅读困难的表型：语音意识、语音

解码、快速自动命名、单词阅读、智力，考

察了五种表型的遗传性，发现其中单词阅读

与15q21染色体的D15S143遗传标记连锁，证
明该染色体与阅读困难的某些表型有关。他

们还发现语音意识表型与6号染色体上五个
相邻的遗传标记显著连锁，说明阅读困难表

型的不同方面与不同的染色体有关。为了进

一步确定导致阅读困难的基因的确切位置，

Nopola-Hemmi等[1,29]找到了两个在15q21-22
区域具有平衡易位的家族，他们通过荧光原

位杂交（fluorescence in situ hybridization，
FISH）研究来确定可能导致阅读困难的基因
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座位，结果表明，15q上位于D15S143和
D15S1029这两个遗传标记之间大约6－8Mb
的间隔内有两个易位断点，这进一步证实在

15q21上有一个阅读困难基因座位。Morris
等[30]等进一步运用关联分析方法，提供了更

加确凿的证据证明，在 15号染色体的
D15S146和D15S994附近有一个或者更多的
基因会导致阅读困难。 

虽然众多研究都表明15号染色体与阅
读困难的关系，但是直到2003年才发现了第
一个可能直接导致阅读困难的基因。Taipale
等[31]发现位于15q21染色体的DYX1基因座
位附近的DYX1C1是发展性阅读困难的候选
基因。该基因由于一个染色体易位而被破

坏，被破坏的基因在一个家族中的遗传导致

了阅读困难的遗传。当然他们还指出存在其

它的可能，即15号染色体上可能不止一个导
致阅读困难的基因座位。上述基因被命名为

EKNI。Wigg等[32]通过进一步的研究提供了

支持证据，该证据表明，EKNI是发展性阅读
困难的候选基因。他们考察了该基因内的6
个遗传标记与阅读困难的关系，同时进行了

阅读表型的量化分析，结果表明，该基因是

阅读困难、阅读的各种成分过程以及与阅读

有关的能力的易感基因。 
15号染色体是最早被发现含有阅读困

难基因的染色体，也有大量文献表明该染色

体上的某些基因与阅读困难有关，但该染色

体上是否存在其它的阅读困难基因以及已

经发现的基因是否能够得到验证还需要进

一步的研究。 
2.3.2 6号染色体 

6号染色体是另一条被很多研究证明与
阅读困难有关的染色体。已经有研究证明，

人类的阅读障碍和免疫障碍有关联，这提示

6号染色体的人类白细胞抗原（ human 
leukocyte antigen，HLA）部位可能包含导致
阅读和拼写障碍的候选基因。在此基础上，

Smith等[33]首先发现该部位有两个遗传标记

与阅读困难有显著的连锁。Cardon等[34]用包

含信息更多的DNA标记考察了19个常染色
体显性遗传的家族，结果在6p21.3染色体发
现了影响阅读成绩的数量性状基因座位，并

进一步把该基因座位定位于人类白细胞抗

原部位2厘摩（centimorgan，cM）的区域内。
Grigorenko等[28]除了发现阅读困难的表型中

单词阅读与15号染色体有关，还发现语音意
识与6p22-p21部位的五个遗传标记有显著
的连锁，这在一定程度上重复了Smith等[33]

和Cardon等[34]的研究结果。后来Grigorenko
等[35]在样本中增加了两个家族，在原来的基

础上增加了拼写和词汇两种表型，结果表明

所 考 察 的 阅 读 困 难 的 7 种 表 型 与
6p22.3-6p21.3的D6S464-D6S273之间的基因
座位有显著的连锁。与Grigorenko等[28]发现

的单词阅读表型与15号染色体连锁的结果
相比，他们发现单词阅读与6p部位也显著连
锁。为了进一步考察阅读困难的基因座位，

Fisher等[36] 采用了与以往不同的表型——
单词识别、不规则词阅读、非词阅读、IQ阅
读差异分数，考察了这些成分与染色体的连

锁情况，结果表明，一个6p21.3上的基因座
位影响发展性阅读困难的多种成分，特别是

影响不规则词和非词的阅读，也就是说影响

语音和正字法技能，并非只影响语音意识。

在另一项独立的研究中，Gayán等[37]区分出

正字法编码、语音解码和语音意识等几种阅

读困难表型，考察了遗传对这些表型的影

响，发现三种表型都与6号染色体有关。进
一步的分析表明，在6号染色体上的D6S276
和D6S105遗传标记之间的一个部位表现出
与正字法和语音技能显著的连锁。该部位与

Cardon等 [34]以及Fisher等 [36]提出的部位接

近。 
总之，尽管结果并不完全一致，但是在

有关的研究中，多数都表明在6号染色体上
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有一个或者更多的基因座位影响阅读困难

的表型。各研究中出现的少数不一致可能与

所选择用来分析的表型不同或者样本的差

别有关。至于这些基因座位如何影响阅读困

难，目前还未得到深入研究。 

2.3.3 其它染色体 

Grigorenko等[38]考察了8个扩展的家族，
发现1号染色体上有一个基因座位对阅读困
难的发生有重要的作用，进一步的分析发

现，1p和6p的基因座位相互作用，共同作用
于阅读困难的快速命名和语音解码这两种

表型。但是这一研究还没有得到进一步的证

实，在1号染色体上也没有发现直接影响阅
读困难的基因。 

Fagerheim等[39]考察了挪威的一个大型

的、以常染色体显性性状遗传的阅读困难家

族，发现位于2p15-16的一个区域具有影响
阅读困难的基因座位，这说明2号染色体上
存在影响阅读困难的基因也是可能的。进一

步的分析表明，这样的基因很可能位于

D2S2352 和 D2S1337这两个遗传标记之间
4厘摩的间隔内。为了进一步验证上述结果，
Petryshen等[40]用包括877个被试的96个加拿
大家族的大型样本进行了同样的研究，得到

了同样的结果。Kaminen等[41]对芬兰的11个
家族进行了基因组扫描，也发现了2号染色
体与阅读困难的连锁。但是在2号染色体上
也没有发现直接影响阅读困难的基因。 

Nopola-Hemmi[42]对一个大型家族的34
名成员进行了基因组扫描，发现3号染色体
上的一个新的基因座位与阅读过程的语音

意识、快速命名、言语短时记忆这三种重要

成分的障碍都有关系。但这一结果目前还没

有得到进一步的证实。 
Fisher等[43]首次运用基于数量性状基因

座位的全基因组扫描（genome-wide scans）
考察了来自英国和美国的两个大型的家族，

发现18p上的一个数量性状基因座位可能是

导致阅读困难的一个一般危险因素，能影响

与阅读有关的几种加工过程。他们对来自英

国的另一个样本的研究证实了上述结果。 
总之，阅读困难的分子遗传学研究获得

了很大的进展，出现了大量有价值的研究。

通过连锁分析和关联分析，在多条染色体上

发现了影响阅读困难的基因座位，其中有关

6号染色体和15号染色体上的基因座位的研
究结果得到许多独立研究的重复。可以想

象，在不久的将来就会发现一个或者更多

的、能够经得起检验的、直接影响阅读困难

的基因。 

3 研究面临的困难及挑战 

3.1 环境的复杂影响 

尽管有大量研究证明遗传因素能对阅

读困难产生影响，但是这并不意味着遗传能

够完全解释阅读困难的发生，因为复杂的障

碍如阅读困难，会受到很多遗传和环境因素

的影响。例如要分离遗传和环境对阅读困难

的影响，最常见的研究方法之一是双生子研

究，然而即使是同卵双生子，他们的遗传素

质也不是完全相同的。不完全相同的遗传素

质、产前的环境差异、产后的环境差异以及

三者的相互作用会使他们在语言能力的表

现上产生巨大的差异，从而给遗传因素的分

析带来巨大的困难[7]。事实上，阅读经验就

是影响阅读能力的一个重要的环境因素，在

一定程度上阅读时间越多，阅读能力就越强
[9]。而且，环境因素会以复杂的方式对阅读

能力产生影响。Stromswold[44]认为，环境因

素对阅读能力的影响大小取决于个体的遗

传素质，基因和环境会以互相促进的方式发

生相互作用。从遗传上容易获得语言障碍的

儿童，由于他们的亲属具有语言障碍的可能

性更大，他们可能在较差的语言环境中长

大，因此容易受到贫乏的语言环境的影响；

遗传上容易发展出高语言能力的儿童，由于
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他们的亲属中语言能力强的可能性更大，他

们可能在更好的语言环境中长大，因而更容

易得益于良好的语言环境。如果遗传和环境

因素以上述方式相互作用，那么双生子研究

对遗传作用的估计就偏高了。 
环境的影响以及环境与遗传因素的相

互作用加大了分离遗传因素的难度，这在一

定程度上降低了研究结论的可靠性。 
3.2 分子遗传学研究的局限性 

分子遗传学研究已经成为阅读困难的

行为遗传学研究的主流，已经完成的大量分

子遗传研究表明，的确存在一些影响阅读困

难的染色体基因座位，找到直接影响阅读困

难的经得住检验的基因似乎也不遥远了。然

而分子遗传学研究本身存在的一些问题使

我们对研究结果的解释必须持谨慎态度：第

一，无法确定哪些研究可以被接受为重复了

先前的研究，这是因为环境的影响使各个样

本并不完全相同，得到的研究结果也会受到

影响[45]。第二，大量基因的相互作用使分子

遗传研究所需要进行的统计计算极其复杂，

在研究中很容易出现Ⅰ类和Ⅱ类错误[46]。第

三，基因是以随机的方式发挥作用，很多基

因可能同时产生作用，而且环境也起了很大

的作用，因此难以确定某个具体的基因的作

用。Schulte-Korne等[16]也提出，阅读困难仅

由一个基因影响的可能性不大，很可能是多

个基因的相互作用导致了阅读困难这种复

杂的表型。真正克服分子遗传研究所存在的

这些困难还有很长的路要走。 
3.3 表型的复杂性 

进行阅读困难表型的测量是家族聚集

研究、双生子研究和分子遗传学研究前期必

须要做的工作。研究结果是否支持遗传对表

型的显著影响要取决于所选择用来测量的

表型，特别是基因检测，很大程度上受到所

分析的阅读困难表型的影响[16]。已经发现一

些表型与阅读困难有关，但是这些有关表型

之间的病源关系目前尚未知晓。而且，到目

前为止所分析的表型如正字法加工、语音加

工都是认知加工，这些加工过程容易与注

意、工作记忆、智商等相混淆，它们可能会

与阅读过程相互作用。具体哪种过程更容易

受到遗传的影响，它与阅读困难关系如何，

这些都是需要考虑的问题。 
另外，基因型和表型之间存在非常复杂

的关系，表现为各种各样的遗传现象，如遗

传异质性（一种表型在不同的家族中由不同

的基因座位决定）、表现度的差异（个体间

基因表达的程度不同）、不完全外显率（某

一基因型个体并不完全显示预期的表型）、

基因与基因之间的相互作用、拟表型（非遗

传性变异）、遗传模式的不确定性等，这给

阅读困难的遗传学研究带来极大的困难[47]。 

4 未来的方向及对环境干预的启示 

4.1 未来的方向 
阅读困难的遗传学研究具有极重要的

价值，因此，尽管存在以上所列的种种难题，

但是该研究还在不断取得进步。由于阅读困

难的表型异常复杂，因此，应该从临床上确

定阅读困难的具体表现，分离出阅读困难的

各种亚类型，将亚类型跟特殊的阅读困难基

因座位相联系，可能会发现不同的阅读困难

表型与不同的基因座位有关[20]。事实上，一

些研究者已经进行了一些这样的研究，这可

以作为将来发现决定某些具体的构成技能

的基因的初步工作。要分析阅读困难的亚类

型，就要在行为研究的基础上进一步确定阅

读困难表型的各种具体表现，以及这些表现

之间的关系。在这样的研究中，多变量分析

方法能够克服单一性状的连锁分析所具有

的统计局限性，从而更好的分析这一复杂的

性状[47]。 
尽管基因型和表型之间关系复杂，但是

遗传学研究的进步将能确定可能导致阅读
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困难的遗传标记。未来的研究还应该在不同

的语言社会中进行系列的行为和神经成像

研究，不仅要研究单词的加工，还要研究文

本的加工困难[47]。另外，在未来的研究中，

应该尽可能找到大的家系或者隔离的群体

（包括地理、语言和文化、宗教上的隔离）

以减少遗传背景的复杂性。 
4.2 对教育干预的启示 

教育界对行为遗传学研究一向持谨慎

态度，因为他们担心遗传影响的证据会被错

误的用来解释不利群体阅读成绩低的原因；

另一方面，如果阅读困难已由基因决定，那

么在制定教育政策时，这有可能被作为放弃

对阅读困难者进行帮助的借口，这也是他们

担心的原因。然而他们的担心是多余的，如

果阅读困难基因可以确定，那么通过阅读能

力的分子测验就可以更早诊断出阅读困难

的儿童，这为在更早的阶段，特别是可塑性

更强的早期阶段进行干预提供了机会。而

且，如果确定了阅读困难基因，就可以更好

的理解基本的神经生物学过程，从而为有效

的治疗阅读困难提供可能[16, 46]。另一方面，

确定了阅读困难的基因，会有助于确定非遗

传因素的影响，如教育、家庭、社会因素对

正常的发展阅读能力的影响，从而对发展心

理学理论和治疗方法提供帮助[9]。因此，遗

传研究只会更好的帮助阅读困难者和有可

能发展为阅读困难的儿童。 
事实上，已经有研究证明，通过适当的

干预，阅读困难儿童的阅读能力可以获得很

大提高。Mioduser等[48]发展出一种基于计算

机的阅读教育程序，对所检测出很可能会成

为阅读困难的儿童进行干预，发现经过干预

以后，他们的语音意识、单词再认和字母命

名技能都得到显著的提高。Olson等[49]也发

展出一些基于计算机的训练方法，通过训

练，阅读困难儿童的音位意识、语音解码、

单词阅读能力获得了一定程度的提高。 

如果阅读困难的遗传学研究取得更大

的进展，将使我们能够更早、更准确的检测

出可能会发展成阅读困难的儿童，通过训练

就可以最大程度的避免阅读困难的发生。 
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The Behavior Genetic Studies on Developmental Dyslexia 

Gao Bing, Yang Yufang 
( Institute of Psychology, Chinese Academy of Sciences, Beijing, 100101, China) 

Abstract：Developmental dyslexia is very common in school children and its etiology is very complicated. Many 

researches have been carried out to study the genetic and environmental influence on dyslexia. This paper reviews 

the behavior genetic researches on dyslexia, especially the important results and weaknesses of molecular genetic 

studies. The difficulties faced and the direction in the future are suggested and the relationship between behavior 

genetic studies and education is summarized and evaluated. 
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