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!!"摘要#!目的!探讨利用人工智能图像识别技术对人类染色体核型识别的可行性%方法!将已标记的

$);1例人类染色体图片分为'组!$%%%例训练深度神经网络!'%%例测试神经网络的收敛效果!';1例验证训
练后的神经网络的分类所需时间及其正确率%结果!人工智能深度神经网络对随机分布的染色体准确识别率
达到()&%A!识别时间短!与全自动染色体分析仪所需时间比较!差异有统计学意义"#$%&%;$!而准确率比
较!差异无统计学意义"#%%&%;$%结论!深度神经网络能够以较高准确率快速识别人类染色体核型%
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!!中国是出生缺陷高发国家%出生缺陷不但严重影
响新生儿身心健康%也给家庭和社会带来沉重的负
担'$(-染色体异常是导致新生儿出生缺陷的常见原
因%染色体结构或数目异常会引起一系列的临床疾
病%是造成胎儿流产*新生儿畸形*智力低下*发育迟
缓等疾病的根本原因'1.0(-随着国家对出生缺陷的重
视以及人们对生育质量要求的提高%产前诊断的需求
量及工作量日益增加%羊水细胞培养及染色体核型分
析是筛查胎儿先天疾病的首选方法';(-

随着辅助生殖技术#9++#+37!J74J"!O63#N73762.
,":"KQ%G<H$的发展%越来越多的不孕患者选择通过

G<H解决生育问题-而随着+二孩,及+三孩,政策的

开放%高龄助孕的患者逐渐增多%助孕前的染色体核
型检查及高龄孕妇的产前诊断已成为很多生殖中心

的重要工作%需要安排大量的人力物力来完成%且需
要等待较长的时间才能出具检测报告')(-

传统染色体核型分析主要依靠人工分析%经过专
业训练的技术人员通过显微镜拍摄的单个细胞图片

观察染色体%根据其形态结构判断染色体是否重复*
缺失*易位或倒位-这一流程需要经验丰富的专业技
术人员操作%虽然现有的专用显微镜可以自动或半自
动进行染色体分类%但效果并非特别理想%未能分割
的聚簇会导致系统误报%染色体碎片会增加系统的错
误率')(-随着计算能力的飞速发展和大数据的应用%
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人工智能#9J3#L#6#9:#,37::#K7,67%GD$图像识别技术深
度神经网络成为新的图像识别热点-本研究以经过
分类标记的染色体图库作为训练集%让神经网络学习
人类染色体各个核型特征%实现可针对中期染色体图
像自动分类过程%在保证分类准确率的同时降低对人
工的依赖性-

?!资料与方法

?&?!数据集
采用的所有图像均来自重庆市妇幼保健院生殖

医学中心%包括外周血及羊水标本制备的染色体图
像-图像库由$);1组不同中期染色体图片组成%每

组由两张图片组成%一张为经过专业医师分割的图
片%一张为专业医师完成识别并分类排序的图片-见
图$-

随机将图像库中的$%%%组归为训练组%用于神
经网络参数的训练和修正-将$%%%张已经标记的图
片所包含的约0)%%%条染色体以0%条一组重新随机
分布到图片上%每条染色体需经过%!')%r的随机旋
转%且互不重叠%最终生成$%%%%张图片组成训练组-
剩余的);1组图像分为测试组#'%%例$与验证组#';1
例$%分别用于实时观察神经网络的收敛效果和检验
神经网络的性能-

图$!!中期染色体及其分析排版结果

?&@!方法

?&@&?!软硬件平台
所有的网络均采用=Q32",'&)语言编写的H7,.

+"J@:"M$&1框架下搭建%整个试验在 SYO,3O$)&%0
系统下运行-计算机配置!D,37:#<$#-.-/1%RT=S%

)0?<GC%̀ hD\DG1%/%HD$$?B?=S "1-

?&@&@!不同染色体核型分类方法
一名长期进行染色体分类的专业技师利用普通

显微镜#b:Q84O+BR;$$人工分析染色体图像#G
组$%利用全自动染色体显微图像扫描分析系统
#c]DZZC739ZQ+378+D89K7Jc1$对染色体图片进行
分析#B组$%与GD模型#GD组$对染色体图片分析的
准确率及分析时间进行对比#1E;%$-

?&A!统计学处理
采用Z=ZZ1%&%进行统计分析%计量资料以Ja

E表示%计数资料以率表示%组间比较采用单因素方差
分析%率的比较采用!1 检验-以#$%&%;为差异有
统计学意义-

@!结!!果

@&?!GD神经网络建立
采用一个通用图像分割网络 C9+5.<T̀ `'-(%其

是一种基于区域的神经网络架构-采用数据集预训
练模型参数初始化对应的网络参数%其余参数进行随
机初始化-验证组测试分类识别的准确率为($&';A
!(/&)$A%中位准确率为(0&'/A-采用验证组对已
收敛的深度网络进行测试%该网络能够较好地划出目

标区域并分类%见图1-

图1!!经深度神经网络识别的染色体区域并分类

@&@!人机分类比较
长期进行染色体分类的专业技师利用普通显微

镜进行一个染色体图像的分析时间大约为$%8#,%而
人工利用全自动染色体显微图像扫描分析系统对染

色体图片进行分析%每个染色体图片大约需要1!;
8#,%准确率均为$%%A-

专业技师利用全自动染色体显微图像扫描分析

系统分割粘连*重叠的染色体大约需要$!18#,%然
后将图片传递给深度神经网络%其能在几秒内完成染
色体分类%正确率为()&%A%因此在人工配合下可在
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$!18#,左右完成染色体的识别和分类-'组的识
别时间比较%差异有统计学意义##$%&%;$&而准确率
比较%差异无统计学意义%见表$-

表$!!不同染色体分类方法耗时与准确率比较

组别 1 时间#JaE%+$ 准确率#A$

G组 ;% )1%&'a$00&0 $%%&%

B组 ;% $/0&$a)%&( $%%&%

GD ;% $%;&-a1/&%9 ()&%

!!9!#$%&%;%与G*B组比较-

A!讨!!论

!!以往的染色体核型分析工作几乎均由专业人员
人工完成%包括培养*制片*镜检%其过程烦琐%虽然准
确率有保障%但效率比较低下%导致染色体检查结果
等待时间较长-半自动或全自动染色体分析系统的
出现使染色体核型分析的效率得到了很大的提高%然
而这些系统只是在染色体图像的拍摄和选取方面做

到了全自动%而在染色体图像分割和染色体核型分析
方面还是需要专业技师的参与'/(%即仍然是通过人机
交互的模式完成的%并没有真正做到+全自动,-

随着计算机计算能力的飞速发展和大数据的应

用%深度神经网络成为新的图像识别热点-GD图像
识别技术用于医学影像的辅助诊断已有大量研究%包
括胸部*心血管疾病*骨科疾病及神经系统疾病影像
等%这些研究成果如果用于临床将大大减少临床医师
的工作量及辅助提高诊断的准确率'(.$%(-关于染色体
核型的GD分析也早有研究%但有很多技术难题没有
克服%且准确率一直较低-^S等'$$(采用h??.,73.!
的网络架构%识别染色体的准确率达到了)'&;A-
?S=HG等'$1(采用孪生双网络互纠正分类法%准确率
达到/;&)A->D̀ 等'$'(采用基于<7+̀ 7R3框架的迁
移学习识别法%准确率达到了(0&%(A-然而这些研
究的准确率还远远不足以用于临床-

染色体识别的两个难点在于分割和分类'$0(-由
于显微镜下的染色体难免粘连或重叠%不成熟的分割
算法导致后续的分类准确率降低'$;(-然而人工分割
重叠的染色体要求的技术不高%时间较短%且后续神
经网络识别率还能得到提高-而影响染色体分类的
难点主要在于染色体弯曲折叠等不同的形态-有研
究发现将弯曲折叠的染色体进行伸直处理%使染色体
的识别率达到了很大的提升%然而这种方法并不能完
全适用于所有染色体图像中的情况'$)(-本研究发现
只需将各种形态的染色体随机旋转%反复训练深度神
经网络便可以高效识别呈现各种形态的染色体-因
此相较于传统的染色体核型分析流程%采用预先人工
处理%再采用神经网络进行分类的方法%不但提高了
效率%同时降低了对技术人员的要求-

本研究通过现有图像库训练出的神经网络%对染
色体的识别率可高达()&%A%所耗费的时间仅为传统

人工识别的五分之一%较全自动染色体分析系统的所
需时间也显著降低%大大提高了染色体核型分析的效
率%从而降低了患者等待检测结果的时间-由于培养
一名专业的遗传学医师需要漫长的时间%其经验也需
要在工作中不断积累%期间必定耗费大量的人力物
力%需要大量的医务工作者为染色体核型分析付出大
量的工作-本研究建立的 GD深度神经网络可以高
效*准确地识别出染色体核型%而且可以集成到现有
的核型分析系统中或通过网络集成到云端-并且随
着应用的推广%图像库的数据集会得到不断的补充%
通过GD神经网络的自主学习及调整功能%识别率会
得到进一步的提高%将大大减轻医护人员的工作负
担%并减轻患者的经济负担及减少患者的等待时间-
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