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Abstract 

BACKGROUND: The classification and identification of human chromosome is a basic mission of medical genetics. Analyzing and 

identifying human chromosome automatically with computer technology is an important research subject in human chromosome 

image analysis. 

OBJECTIVE: To introduce basic principle, technique advantages and operating methods of artificial neural network and explore 

the applications of artificial neural network in chromosome automatic analysis. 

METHODS: A computer-based online search of EBSCO database (http://search.ebscohost.com) and Wanfang database 

(http://www.wanfangdata.com.cn) was performed for articles about application of artificial neural network in chromosome 

automatic analysis system with the key words “chromosome, artificial neural network” in English and Chinese. 

RESULTS AND CONCLUSION: The aim of studying chromosome automatic analysis is to reduce technician labor intensity and 

allow them free from repeated laboring. Finally, these systems are used in clinic for molecular cytogenetics identification and 

aristogenesis etc. Despite the significant research effort and progress of applications of artificial neural network in chromosome 

automatic analysis over these years, there are still some localizations. The classified chromosome database is needed, which is 

not easy to get for general researchers. In addition, the accuracy of the classification result is not good enough, which even cannot 

reach the level of well-trained cytology researchers. Moreover, the neural network has its inherent shortcomings such as huge 

training data and huge training time. Therefore, further research and development is required to improve and consummate the 

network through optimizing network structure, selecting effective characteristic, and reducing otiose operation. 
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摘要 

背景：人体染色体的分类与识别是医学遗传学中的一项基本任务，应用计算机技术实现人体染色体自动分析与识别是人体染

色体图像分析技术的重要研究课题。 

目的：介绍人工神经网络的基本原理、技术优势、应用方法，研究人工神经网络在染色体自动分析系统中应用。 

方 法 ： 由 第 一 作 者 检 索 1994/2009 EBSCO 数 据 (http://search.ebscohost.com) 及 万 方 数 据 库 (http://www. 

wanfangdata.com.cn)有关人工神经网络在染色体自动分析系统中应用方面的文献，英文检索词为“chromosome，artificial 

neural network”，中文检索词为“染色体，人工神经网络”。  

结果与结论：研究染色体自动分析系统的目的，就是要减轻技术人员的劳动强度，使他们从繁琐的重复劳动中解放出来，并

最终将这些系统应用于临床，进行肿瘤患者的细胞遗传学鉴定、优生优育的检查等工作。尽管神经网络在染色体自动分析系

统中的应用已经经过了多年的发展与完善，但仍存在一定的局限性：①它首先需要一套准确无误的已分类染色体数据库，这

对一般研究人员来说是不易得到的。②分类的结果不够准确，甚至达不到训练有素的细胞学研究者的水平。③神经网络有它

固有的缺点——训练数据量庞大、训练时间长。因此在今后的研究中，应该从优化神经网络的结构、提取有效特征、减少不

必要的运算着手，继续改进和完善这个网络。 

关键词：人工神经网络；染色体自动分析；分类；数字化神经医学；综述文献 
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0  引言 

 

染色体是遗传物质的载体，它上面带有遗

传因子，决定人体的形态特征和生理功能。对

于各种生物，其细胞核内染色体不但有一定数

目还有一定形状，如果由于某种原因(如突然变

异、放射线、化学等污染影响)，使染色体的数

目和形状发生异常，就会产生多种遗传性疾病。

这些疾病都是与染色体变异有关的，因此通过

对染色体的分析来诊断疾病得到了越来越多的

重视
[1-2]
。染色体自动分析系统借助于计算机，

应用模式识别和图像处理的理论与技术，对光学

显微镜输入的染色体图像作定量计算与分析，然

后对染色体进行分类，并配对产生核型图或者发

现其中变异的染色体
[3-4]
。 

目前，随着神经计算学的发展，人工神经元

网络所具有的模式识别功能及其在医学图像分

析中的应用受到了越来越多的关注
[5]
。1993年，

Jannings等
[6]
用多层感知器神经网络(MLP)后向
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传播算法(BP)和 Kohonen 自组织特征映射训练网络，

其中MLP/BP网络工作较好，然而，由于MLP/BP网络

的训练需要很长时间而一直没被重视。1994 年，

Sweeney 等
[7]
把概率神经网络用于染色体自动解析取

得了令人满意的结果。在此基础上，Lerner 等
[8-9] 

1992/1999一直致力于神经网络应用于染色体自动分析

系统的研究，使这项工作日趋完善。可见，神经网络在

染色体自动分析系统中的应用得到了越来越多的重视。

本文对此作了综述，介绍了神经网络在染色体自动分析

系统中的应用，并着重介绍了神经网络在染色体分类中

的应用。 

 

1  资料和方法 

 

1.1  资料来源  由第一作者检索 1994/2009 EBSCO数

据（ http://search.ebscohost.com）及万方数据库

（http://www.wanfangdata.com.cn）有关人工神经网络

在染色体自动分析系统中应用方面的文献，英文检索词

为“chromosome，artificial neural network”，中文检

索词为“染色体，人工神经网络”。 

1.2  纳入及排除标准 

纳入标准：①文章所述内容需与神经网络及染色体自

动分析系统等方面的研究密切相关。②同一领域选择近

期发表或在权威杂志上发表的文章。 

排除标准：重复性研究。 

1.3  数据的提取  计算机初检得到 41 篇文献，阅读标

题和摘要进行初筛，排除因研究目的与本文无关及内容

重复的研究 21篇，共保留其中的 20篇归纳总结。  

1.4  质量评估  符合纳入标准的 20 篇文献中，文献

[1-14]探讨了神经网络在染色体自动分析系统中的基本

应用，文献[15-20]探讨了神经网络在染色体分类中的应

用。 

 

2 结果 

 

2.1  人工神经网络概述  人工神经网络(简称神经网络)

是由大量简单的信息处理单元(神经元)广泛连接而成的

复杂网络，用来模拟人脑神经系统的结构和功能，是一

种简化的人脑数学模型。随着计算机、人工智能尤其是

专家系统的发展，神经网络逐渐成熟并开始用于解决一

系列的实际问题。 

神经网络主要由处理单元、网络拓扑结构、训练规

则组成。处理单元是神经网络的基本操作单元，用以模

拟人脑神经元的功能。一个处理单元有多个输入、输出

路径，输入端模拟脑神经的树突功能，起信息传递作用；

输出端模拟脑神经的轴突功能，将处理后的信息传给下

一个处理单元(如图 1所示)。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

具有相同功能的处理单元构成处理层。常用的多层

感知机由输入层、输出层和若干隐含层组成(如图 2 所

示)，神经网络的拓扑结构决定了各处理单元、各层之间

信息的传递方式与途径。训练规则利用转换函数 f(x)进

行数据处理的加权及求和，训练网络系统进行模式识

别，并将其转换成潜在的输出值
[10]
。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

2.2  神经网络在染色体自动分析系统的应用  神经网络具

有自适应性、并行处理的能力和非线性处理的特性，允

许通过网络训练应用专家知识和经验，使基于神经网络

的染色体自动分析成为可能。1995年，Lerner等
[8]
研究

了基于中轴转换的人类染色体分类神经网络，该网络通

过提取染色体中轴的特征运用多层感知器对染色体进

行分类，取得较好的效果。 

1997 年，Lerner 等
[11]
又提出了用 Sammon 非线

性映射算法运用非线性变换，把原始特征映射成较少

的特征，这个过程试图在模式从高维空间到低维空间

映射时保持固有数据结构。而这种固有结构的保持则

通过保持映射下模式问的距离实现。在此基础上，

Lerner
[12] 

1998年又优化了该系统，使之成为了“完全

自动的基于神经网络的人类染色体分析系统”，主要对

染色体图像预处理，解决相接触染色体的分离问题。

此外，Musavi 等
[13-14]

还把神经网络的方法应用于老鼠

染色体分类，由于老鼠染色体是端着丝粒型染色体，不

能像人类染色体一样把着丝粒位置作为分类的重要指

标，所以识别老鼠染色体主要依赖于带型。这里使用的

是快速正交算法训练的径向基本函数神经网络分类器

(RBF/FOS)，实验证明该网络用于老鼠染色体分类时，

取得了良好的效果。 

2.3  神经网络在染色体分类中的应用  为了提高染色体

图 1  神经网络处理单元结构示意图

图 2  多层感知机结构示意图 
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自动分类的准确性，人工智能和机器学习方法广泛应用

于染色体的分类中。其中，人工神经网络由于具有可以

在对问题了解较少情况下模拟人脑作决定的能力，以及

简单的结构和训练过程比较容易等优点，而成为最受欢

迎的工具。许多基于特征和象素值分类的神经网络应用

到了染色体的分类中，包括有监督型的神经网络和无监

督型的神经网络
[15]
。BP 网络广泛应用于神经网络的训

练当中。在多层前向网络中，输出神经元的数目通常是

固定的(从 1到 24)，但是输入神经元的数目、隐含神经

元的数目、学习速度、循环学习的次数等都是可编程控

制的。这些参数的确定对神经网络的实现和健壮性具有

非常重要的影响。研究表明，在图像质量很高的情况下，

经过 BP网络的训练，一个简单的神经网络就可以对染

色体进行分类。但是，早期的研究也表明神经网络得到

的结果比用简单的统计方法(如最大似然法)得到的结果

要差一些。同时，在神经网络充分优化的过程中，如果

训练过度会降低神经网络的健壮性
[16]
。 

在一项研究中，使用基于多层感知器的神经网络对

训练数据库得到的错误率为 0，对测试数据库得到的错

误率为 24.2%
[14]
。为了提高神经网络的准确率，另一个

研究得到了如下结论：通过减小神经网络的大小可以将

测试的准确率从 75.8%提高到 88.3%
[17]
。 

为了提高传统多层神经网络的性能，许多其他神经

网络被提出并应用于这个领域。一种模糊 Hopfield神经

网络由神经元模型和模糊算法联合组成，它和传统多层

神经网络的主要区别在于它具有模糊聚类和学习机制，

可以从有噪声的训练样本中得到目标(染色体)的相关信

息。该网络用来识别人体染色体并将其中的每条染色体

进行归类。通过对 100条染色体的检验，模糊 Hopfield

神经网络取得的识别率高达 96.67%
[18]
。 

郭宏宇等
[19]
将一类模糊神经网络引入染色体自动

分析系统中，采用模糊前向网络，而算法仍然采用反向

传播(BP)算法。实验证明该方法对许多特征相似的染色

体具有很好的识别效果。 

另外，一些无监督非线性的学习方法也用于测试和

评估神经网络的最优化。但是，研究发现无监督非线性

方法的结果要比有监督非线性方法的结果差。 

阮晓钢
[5]
提出了一种基于自组织径向基人工神经元

网络的染色体模式分类的方法，该方法将染色体长度、

着丝粒位置、带纹分布等特征作为自组织径向基网络的

输入，利用自组织径向基网络的混合学习算法对网络进

行训练，使人工神经元网络对染色体具有了自动分类的

能力。虽然在模式识别和染色体的分类中，神经网络

是一种非常强大的机器学习工具，但它还是具有自身

的一些弱点。首先，当复杂医学图像所描述的信息不

够准确时，神经网络的健壮性比较弱。第二，由于在

最优化时使用的是“黑盒子”方法，使用者无法得知

其运行机制，所以这是神经网络的一个主要缺点
[20]
。 

 

3  讨论 

 

研究染色体自动分析系统的目的，就是要减轻技术

人员的劳动强度，使他们从繁琐的重复劳动中解放出

来，并最终将这些系统应用于临床，进行肿瘤患者的细

胞遗传学鉴定、优生优育的检查等工作。尽管神经网络

在染色体自动分析系统中的应用已经经过了多年的发

展与完善，但仍存在一定的局限性：①它首先需要一套

准确无误的已分类染色体数据库，这对一般研究人员来

说是不易得到的。②分类的结果不够准确，甚至达不到

训练有素的细胞学研究者的水平。③神经网络有它固有

的缺点—训练数据量庞大、训练时间长。因此在今后的

研究中，应该从优化神经网络的结构、提取有效特征、

减少不必要的运算着手，继续改进和完善这个网络
[3]
。 
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