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将人工智能（AI）用于医疗辅助诊
断早已经不是什么新鲜事，仅 AI 医学
影像辅助诊疗一项就有非常多的应用
场景。然而，近日来自美国波士顿一家
名为 FDNA 的数字医疗公司的研究人
员大开脑洞，提出用深度学习技术仅
仅通过“看面相”，就能帮助医生识别
罕见基因疾病，并付诸实践。他们的研
究于 1 月 7 日登上了《自然—医学》杂
志，引起业内关注。

中医讲究“望闻问切”，其中望即有
“望五官知五脏”“望痰辨病”等含义。如
果 AI 能“学会”这本领，相信很容易获得
人们青睐。不过，深度学习是一项比较

“吃”数据的技术，而罕见病恰恰是临床
医学上数据贫乏的领域。FDNA 公司研
究人员试图依靠 AI 望五官辨识基因异
常引发的罕见病，行得通吗？

猜测准确率达 65%

发表在《自然—医学》上的这篇文
章提出了一种深度学习算法 Deep
Gestalt，它通过一款名为 Face2Gene 的
App 在智能终端发挥作用。据论文介
绍，该 App 依靠深度学习算法和类脑
神经网络来区分人类照片中与先天性
和神经发育障碍有关的独特面部特
征，然后利用从照片中推断出的模式，
定位出可能的诊断结果，并提供可能
的综合征遗传病选项。

在实验开始之前，FDNA 公司首
席技术官 Yaron Gurovich 带领研究者
们首 先训练 人工智 能 系 统 来 区 分

“Cornelia de Lange 综合征”和“Angel-
man 综合征”，这两种疾病患者都有区
别于其他疾病的明显面部特征；同时，
研究人员还训练该模型对“Noonan 综
合征”的不同基因形式进行分类。接下
来，研究者们给该算法模型输入了涵
盖 216 种不同综合征的 17000 多张确
诊病例的图像。

论文显示，在对 502 张不同图像
上的新面孔进行测试时，Face2Gene 的
最佳诊断猜测准确率达到 65%。如果
考虑多个预测结果，则 Face2Gene 的
top10 准确率可以达到约 90%。

这个结果显然有其一定的医学意
义。FDNA 首席医疗官、该论文的共同
作者之一 Karen Gripp 使用该算法帮
助诊断了一名 4 岁女童的 Wiedemann
Steiner 综合征———这是由一种叫作
KMT2A 的基因变异引起的罕见疾病。
Gripp 在研读了相关病例报告之后得
知，该疾病会导致儿童牙齿过早生长。

由于年龄较小，这名小患者除了掉
落大部分乳牙并长出多个恒牙，很多典
型的躯体症状尚未显现。Gripp 将该女
童的照片上传至 Face2Gene 后，软件上
出现了“Wiedemann Steiner 综合征”；接

着，Gripp 用靶向 DNA 测试进一步确
诊了这一结果。

虽然 Gripp 最终依靠的是 DNA
检测进行确诊，但这名医生认为，该 AI
方法可以帮助医生缩小病症范围，节
约了昂贵的多基因检测费用。

目前，Face2Gene 这款 App 处于开
放下载状态，全世界的医疗专家都可
以免费使用它。当然，这也是 FDNA 公
司想要获取更多数据的策略，它需要
更多数据来训练模型，使 Face2Gene
能够驾轻就熟地帮助医生辨别患者可
能的基因遗传病。

Yaron Gurovich 介绍，现在该项目
的数据库中已有大约 15 万张照片。而
随着更多医疗专家将病人的照片上传
到该 App，该项目的准确率也得到略
微提升。

质疑：结论并不令人信服

并非没有质疑。在记者的采访中，
长年致力于罕见病治疗研究的中科院
生物物理研究所研究员刘光慧告诉

《中国科学报》，罕见病种类太多，AI 难
以达到 100%识别。

“一般的罕见病都有特殊面容，
比如儿童早衰症及成人早衰症患者，
面容都很特殊，通过 AI 识别有一定
道理，这是一个很好的方向。”刘光慧
转而说道，“但也有很多罕见病没有
特殊面容或面容特征不明显，那么
AI 可能还不能做到 100%识别。”

言外之意，如果在上述 4 岁女童
案例中，换一种面容特征不那么明显
的罕见病来测试，Face2Gene 则可能会
失灵；而如果 Face2Gene 一开始就判
断错了，那么最终到底能不能省下多

基因检测费，则又另当别论了。
更重要的是，该论文中的结论并

不十分令人信服。
“502 个图的测试集，分了 200 个

类，top10 的准确率达到 90%———假设
数据平均，每个类仅两张图片可测试，
这样的结果我不认为能得到‘识别遗
传病准确率 91%’的结论。”有质疑者
认为，该论文结论稍显草率。

更有专业人士指出，该结论有“过
拟合”之嫌，在实测中不一定可以达到
这样的准确率。通常，在一些统计中，
为了得到一致假设而使假设变得过度
严格，就会出现“过拟合”，而要避免过
拟合的发生，通常需要使用增大数据
量和测试样本集的方法对分类样本进
行评价。

对此，中科院自动化所研究员、生
物识别与安全技术研究中心主任李子
青（注：该文引用了李子青团队的一篇
深度学习研究论文）对《中国科学报》
记者谈了他的看法。他指出，这篇文章
提供了三个实验结果：其中两个实验
是从已确诊综合征的人脸图像中，识
别出一种特定的综合征；另一个是区
分 Noonan 综合征的两个子类型。可喜
的是，三个都超过了门诊专家的准确
性。但这篇文章所解决的问题，是从已
确诊的人脸图像进一步分类或区分子
型；从深度学习和模式识别角度来看，
都不算难。

李子青认为，真正有挑战的是综
合征筛查，即从普通人群发现有综合
征的人，并对大规模人群诊断达到一
定的准确度。这个问题更加有临床诊
断意义，并且技术上比该文所处理的
问题的难度要大很多。

对于深度学习算法而言，李子青认

为“只要有数据，总可以训练出一个东
西”，而至于效果如何，首先是取决于算
法———在合理算法基础上，就是拼数据
和计算资源。至于如何判断实效？则要看
其推广性及泛化性。他表示认同记者的
这一观点：罕见病病例少，数据难获取，
模型的推广性不容易保证，这种方法的
大众普查中应用还不成熟。

技术风险仍存

一般而言，只有训练数据集够好，
算法才足够好用。从这个评价尺度上，
Face2Gene 的技术存在风险。对此，牛
津大学计算生物学家 Christoffer Nel-
lker 很是认同。他认为，尤其是涉及到
那些全球患者人数极少的罕见疾病
时，数据集的封闭化、商业化“会威胁
到这项技术的主要潜在优势”。

此外，训练数据过于集中导致的
种族偏见（大部分为白人）也是一大
问题。2017 年的一份儿童智力障碍
研究表明，Face2Gene 对唐氏综合征
的识 别率在 比利时 白 人 小 孩 中 为
80% ， 而 在 刚 果 黑 人 小 孩 中 仅 为
37%。对此，Yaron Gurovich 意识到

“这个问题需要解决”，但他也认为随
着训练数据集变得更加多样化，算法
对非洲面孔的识别准确率会随之提
升，“偏见会越来越少”。

除了数据量的问题外，数据维度
也非常重要。汇医慧影创始人兼 CEO
柴象飞在接受《中国科学报》记者采访
时说，有时更多维度的数据比简单更
大的数据更能帮助算法模型更精准地
预测结果。

不过，科大讯飞智慧医疗事业部
总经理陶晓东向《中国科学报》提出
了类似算法在临床上常被忽略掉的
另一个技术风险，“这一波人工智能
过度依赖于数据，忽略了很多数据之
外的信息”。

“深度学习解决问题的基本思
路，到目前为止还都没有什么太大的
突破。”陶晓东对记者说，在医疗领域
里尤其如此，“你不可能像 ImageNet
那样获得几百万、上千万的训练数
据”。因此，最基础的医学理论，应该
被考虑在内。

“连基本的解剖信息都没有用在深
度学习的框架里。”陶晓东说，这是值得
目前如火如荼的“AI+ 医疗”深思的。

柴象飞对此也表示赞同，他对记
者说，一些基于经验或常识的推理对
于模型更精准地接近真相也非常重
要，这或许对于数据样本偏少的罕见
病模型意义更大。
（本报记者李惠钰对本文亦有贡献）

论文相关信息：

观五官知罕见病，AI“望诊”靠谱吗
■本报记者赵广立

不久前，位于重庆开州的汉丰湖
迎来了 600 名冬泳者，一场冬泳比赛
如火如荼进行。这个因三峡工程而形
成的人工湖也成为风景优美的景区，
深受游客喜爱。

在科学家眼里，作为三峡库区支
流，汉丰湖也是一个条件优良的实验
室。日前，《中国科学报》从中科院重庆
绿色智能技术研究院（以下简称“中科
院重庆研究院”）获知，科研人员成功
研发“三峡库区水生态环境感知系统
及平台”，实现了气象、水文、水质等常
规参数指标，以及藻毒素、二氧化碳、
水质综合毒性等特征污染和生物毒性
指标等 20 多个指标的监测。

中科院重庆研究院院长、该系统
研发负责人袁家虎指出：“科研人员
采用智能技术研制自动测量传感器
和大数据分析平台，为三峡库区水生
态安全‘把脉’。”“从地方现实需求出
发凝练关键科学问题，并用前沿科学
技术解决这些问题。”这是袁家虎的
逻辑，也是“面向国民经济主战场”的
科学践行。

向环保部门报告“水华”警情

2018 年 8 月，重庆市开州区环保
部门收到一封有关汉丰湖夏季水华预
警的报告。中科院重庆研究院的科研
人员在这份报告中写道：“经过现场两
个点位数据测定和样品分析，显示此
次暴发水华为蓝藻水华。”水华生物量
浓度、水体总氮浓度等数据以及现场
观测照片、藻类显微镜照片均详细地
记录在报告中。

这次“实战”获得了地方政府的
“点赞”。“这份报告背后，是高科技的
支撑。”袁家虎指出。

三峡库区蓄水以来，水库次级支

流水体富营养化不时发生，进而藻类
大类繁殖形成“水华”现象。袁家虎介
绍，过去对水质进行监测，大部分是依
靠人工采集到实验室进行测试，已有
在线监测设备尚无法实现“水华”预警
及实时监控。

2014 年起，袁家虎带领科研团队
在国家水专项课题“三峡库区水生态
环境感知系统及平台业务化运行”支
持下，自主研发了多种传感器，并在
三峡库区水生生态监测浮标上安装，
用无线传输的方式提供监测数据。

据记者了解，监测指标包括原位
藻毒素、水质综合毒性、藻细胞显微观
测及水体二氧化碳变化速率等。2017
年 9 月起，科研人员在大宁河、澎溪河
高阳平湖、草堂河及香溪河等四条水
华易发支流部署在线监测系统，开展
示范应用。

袁家虎介绍，6 次数据比对显示，
自动监测系统和传统监测系统各项指
标结果数据均具有显著的相关性，监
测数据为决策提供了技术支撑。

突破多项实时检测技术

实时、稳定、可靠，是科研人员对
该系统监测情况的评价。为实现这一
目标，科研人员在实时检测技术上取
得了多项突破。

例如，在水质综合毒性检测上，已
有水质综合毒性检测仪普遍采用的
冻干粉在常温下需要每天更换一次，
这不适于野外无人值守。为此，科研
人员采用低温技术研发出新型冻干
粉试剂盒，更换周期长达 10 至 15
天，适用于三峡库区水体现场检测的
生物连续培养。

在原位藻毒素的液相色谱在线
检测方面，科研人员采用大体积进样

环富集技术，利用高效液相色谱分离
藻毒素。同时，分子印迹膜技术被用
于捕获藻毒素，表面等离子体共振技
术用于相位相干测量。“多种高科技
将藻毒素检测限提高到 0.001mg/L。”
袁家虎表示，“旨在实现现实需求的
极高灵敏度。”

此外，在原位藻细胞观测方面，科
研人员针对现有藻细胞显微观测仪无
法在线监测的缺陷，自主研发了适合
水体藻细胞原位检测的显微观测仪。
该观测仪采用暗视场照明技术提高藻
细胞成像的对比度，建立了从自动采
样清洗、实时测量到显微图像自动上
传的一套完整的系统。

获超算平台支持

获得监测数据后，如何利用数据
成为科研人员关注的焦点。多年来，中
科院重庆研究院大数据挖掘及应用中
心研究团队围绕上述监测数据的处理
开展了一系列基础研究。

例如，为提高水环境安全预警的
精确度，科研人员以“粒计算”理论为
基础，提出了两种“多粒度预测模
型”，在模拟实验中获得了高精度的
预测结果，能被用于三峡库区复杂的
时间序列水质预测。这项成果发表在

《化学计量学和智能实验室系统》、
《神经计算》等期刊上。

2018 年 1 月，“三峡库区水生态环
境感知平台”的建立让这些基础研究
获得了应用。这一平台由重庆市超算
服务平台支持，由基于 300 万亿次 /
秒超级计算机、云计算平台和监控会
商室组成。

袁家虎介绍，从浮标中获取的大
量监测数据传输到这一平台后，借助
大数据平台和数据驱动的模型方法，

可实现重点示范区域数据管理、可视
化和水环境安全预警。

生态环境局不久前，该平台的应用
通过重庆市环保局组织的专家评估。评
估中，专家认为，该平台“提高了水质预
测的准确性”，“有利于促进三峡水库水
生态管理的科学化、系统化”。

此外，科研人员还通过上述监测
数据开展了基于水库生命特征演变研
究，提出构建耦合生态过程动态表征、
数据适时传输、数据分析的三峡库区
感知技术与方法体系，为大型水库水
环境综合管理提供支撑。

智能技术“把脉”三峡库区生态
■本报记者甘晓

本报讯（记者计红梅）“对于计算机
体系结构研究而言，现在到了一个比较
好的时间点，可谓机遇与挑战并存。”1
月 11 日，于京举行的 2019 计算机体系
结构国家重点实验室（以下简称“国重”）
首届前沿高峰论坛上，中科院计算所所
长、计算机体系结构国重主任孙凝晖表
示，作为信息技术“大厦”的重要支撑，体
系结构研究对于国家发展的战略意义日
益显现，也日渐成为推动信息技术产业
发展的重要驱动力。

中国工程院院士、计算机体系结构
国重学术委员会主任李国杰在随后的发
言中强调，体系结构与操作系统、编译一
起被称为本科计算机教育中的“铁人三
项”，是计算机学科最基础的内容。但是，
因为计算机系统的顶级会议接受论文
少，能在顶级会议上发表一篇论文不容
易，所以其研究者在以论文为导向的各
种评选中时常处于劣势，没有得到足够
的重视。他呼吁，今后在计算机学术性

评选中能兼顾各个专业的特色。
“现在是计算机系统结构的黄金时

期。”李国杰说，“如果说人工智能目前处
于收获的秋天，那么系统结构研究则处
于明媚的春天。在强烈的现实需求推动
下，未来系统结构研究一定会得到蓬勃
的发展。”

中国工程院院士倪光南、清华大学
微电子系主任魏少军以及其他八位来自
科研院所和高校的专家在论坛上作了主
旨报告，围绕“软硬件安全”“金融计算与
图数据体系结构”“人工智能体系结构”

“开源芯片”等四大主题展开了研讨，介
绍了各自领域前沿的研究成果。国重常
务副主任李晓维主持了会议。

该论坛由计算机体系结构国家重点
实验室主办。该实验室于 2011 年 10 月批
准成立，2013 年 5 月通过验收，2017 年在
科技部信息领域评估中获评为优秀类国
家重点实验室，主要从事计算机体系结构
和系统设计方法领域的应用基础研究。

计算机体系结构国重首届前沿高峰论坛举行，院士专家指出

“春天”里的系统结构应得到足够重视

简讯

本报讯 1 月 11 日，中原工学院前沿
信息技术研究院揭牌成立，中国计算机学
会区块链专委会主任斯雪明受聘担任研
究院院长。该研究院的成立旨在进一步整
合学校信息技术领域的学科资源，探索以
学科建设为牵引、科学研究、人才培养、军
民融合四位一体的机制，建立学科大平
台，更好地开展前沿信息技术领域的科学
研究和人才培养。

据介绍，前沿信息技术研究院下设
先进计算研究中心、网络舆情研究中心、
人工智能研究中心和区块链研究中心四
个科研机构，实行理事会领导下的院长

负责制。中原工学院党委书记崔世忠介
绍说，中原工学院赋予研究院人财物支
配权和技术路线决策权，以充分调动科
研人员的积极主动性和创造性，提升教
师和科研人员的创新创业活力，加快推
进学校特色骨干大学建设步伐。

斯雪明表示，将借鉴国内外一流院校
和研究机构的管理模式，打造河南一流、
全国先进的研究院，打造中原工学院科研
品牌，培养具有核心竞争力的拔尖科研人
才，努力将中原工学院信息技术领域的学
科建设、科学研究及人才培养水平提升一
个新台阶。 （史俊庭毕明理）

中原工学院成立前沿信息技术研究院

新型人脸识别软件可助力罕见病诊断

位于汉丰湖下
游的高阳平湖的“浮
标”———水生态环境
原位感知系统。

前沿扫描

本报讯 近期，中国科学院半导体
所沈国震研究课题组成功地研制了一
种基于特殊微结构银纳米线 /PDMS
复合电介质层材料的柔性透明电容式
压力传感器，相关文章刊登于《中国科
学—材料科学》2018 年第 12 期封面。

与采用纯 PDMS（一种高分子有
机硅化合物）平面结构的电介质层器
件相比，这种有微结构的传感器具有
更高的灵敏度、更低的检测范围、更好
的稳定性和耐久性。研究人员对导电
填料含量和微结构的增强传感机理也
进行了讨论。

此外，他们还利用这种材料制备
了一个 5×5 厘米的传感器阵列并用
于柔性透明的可穿戴式触摸键盘系
统。该键盘系统可以非常灵敏地输出
各种信号，这预示着未来这种压力传
感器在电子皮肤领域具有良好的应用
前景。

随着信息科技的迅猛发展，电子
器件开始往柔性可穿戴方向发展。对
可穿戴电子设备来说，采用简易制备
技术得到具有高灵敏度、快速响应的

压力传感器至关重要。 （赵广立）
论文相关信息：

柔性透明的可穿戴式
触摸键盘系统诞生

本报讯 1 月 16 日，上海市浦东新
区人民政府与微软（中国）有限公司在上
海浦东新区举行战略合作签约仪式，以
落地微软人工智能和物联网实验室，推
动制造、零售、医疗高科技、金融、公共事
务等行业的人工智能及物联网与企业数
字化转型的深度融合。

据悉，该实验室选址张江科学城人工
智能岛，是微软全球截至目前规模最大的
一个人工智能和物联网实验室，总面积
2800 平方米，计划于今年 4 月正式运营。

据介绍，以该实验室为支撑载体，

浦东新区人民政府将与微软通过在传
统产业智能制造转型升级、人才培养、
商业模式创新等领域不断开拓，打造
产业、企业、人才集聚的创新生态系
统。浦东新区政府将支持张江集团构
建基于微软前沿技术的“人工智能及
物联网服务和技术平台”。借助政府的
政策和产业支持，结合浦东产业数字
化转型及国际化发展的需求，此平台
将为浦东新区企业提供人工智能、大
数据、云计算、物联网、敏捷开发、协同
办公解决方案等服务。 （计红梅）

上海浦东新区与微软共推智能物联网创新

本报讯 1 月 10 日，工业和信息化部
部长苗圩在接受央视记者专访时表示，今
年国家将在若干个城市发放 5G 临时牌
照，使大规模的组网能够在部分城市和热
点地区率先实现，同时加快推进终端的产
业化进程和网络建设。

苗圩表示，预计到今年的下半年，真
正能够具备商业使用的产品将会投放市
场。除了消费领域，今年国家还将加快 5G
技术在教育、医疗、养老等领域的应用。

苗圩还表示，特别值得一提的是车联

网，“将来在路网上，我们也要进行数字
化、信息化的改造，将来的红绿灯不光发
出‘红绿黄’，也同时发出一个使用 5G 无
线的信号”，将来的智能网联汽车也都可
以通过传感器接收到该无线信号，构建起
一个车、路、人互相连通的大网络体系。

此前，工信部向中国电信、中国移动、
中国联通发放了 5G 系统中低频段试验频
率使用许可，这预示着三大运营商 5G 赛
道明确，将加速各个环节产品开发，促进
产业链成熟。 （赵利利）

工信部苗圩：今年将发放5G临时牌照


