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Abstract: Objective: To evaluate the effectiveness of artificial intelligence software in building 

human g-banded karyotype. Research method: Cross-sectional description. Results: The study on 

237 chromosome cluster images corresponding to 10,841 Giemsa-stained single metaphase 

chromosome images of patients undergoing karyotype testing from peripheral blood at the Center 

for Clinical Genetics - Hanoi Medical University from June 2023 to August 2024 in evaluating the 

effectiveness of automatic chromosome classification and polarization of artificial intelligence 

software showed that the chromosome classification accuracy was 95.9%, the average chromosome 

classification accuracy on a chromosome cluster was 95.9 ± 4.1%. F1-score, Recall, and Precision 

of chromosome classification were 94.59%, 93.85%, and 96.16%, respectively. The accuracy of 

chromosome polarization is 98.7%, and the average chromosome polarization accuracy on a 

chromosome cluster is 98.74 ± 1.99%. Conclusion: The artificial intelligence software in the study 

has a good chromosome classification and polarization model, which can be applied to support and 

reduce the effort of people performing karyotype testing. 
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Tóm tắt: Mục tiêu: Đánh giá hiệu quả của phần mềm trí tuệ nhân tạo trong lập công thức nhiễm sắc thể 

(NST) ở người. Phương pháp nghiên cứu: Mô tả cắt ngang. Kết quả: Nghiên cứu trên 237 hình ảnh cụm 

NST tương ứng với 10841 hình ảnh NST đơn lẻ kì giữa nhuộm băng Giemsa của các bệnh nhân làm xét 

nghiệm NST đồ từ máu ngoại vi tại Trung tâm Di truyền lâm sàng- Bệnh viện Đại học Y Hà Nội từ tháng 

6/2023 đến tháng 8/2024 trong đánh giá hiệu quả phân loại và phân cực NST tự động của phần mềm trí tuệ 

nhân tạo cho thấy, độ chính xác phân loại NST là 95,9%, độ chính xác phân loại NST trung bình trên một 

cụm NST là 95,9 ± 4,1%. F1-score, Recall và Precision phân loại NST lần lượt là 94,59%, 93,85% và 

96,16%. Độ chính xác phân cực NST là 98,7%, độ chính xác phân cực NST trung bình trên một cụm NST 

là 98,74 ± 1,99%. Kết luận: Phần mềm trí tuệ trong nghiên cứu có mô hình phân loại và phân cực NST tốt, 

có thể ứng dụng hỗ trợ làm giảm công sức cho người thực hiện xét nghiệm NST đồ.  

Từ khóa: trí tuệ nhân tạo, nhiễm sắc thể, phân loại, phân cực. 

1. Đặt vấn đề 

Cùng với sự phát triển của di truyền 

học và nhu cầu phân tích di truyền, xét 

nghiệm NST đồ vẫn là tiêu chuẩn vàng trong 

sàng lọc và chẩn đoán nhiều rối loạn di truyền 

ở mức độ tế bào. Phân tích NST cần nhân lực 

được đào tạo chuyên sâu, mất nhiều thời gian 

và công sức. Chất lượng hình ảnh, kinh 

nghiệm và chuyên môn của những người 

phân tích NST có ảnh hưởng lớn đến phân 

tích kết quả [1]. Đặc biệt khi phân tích các bộ 

NST có tỷ lệ khảm thấp, việc phải đánh giá 

trên 30-50 cụm tế bào làm tăng thời gian phân 

tích xét nghiệm này lên đáng kể. Từ những 

năm 1970, một số hệ thống sắp xếp NST được 

tạo ra để cải thiện độ chính xác phân tích NST 

đồ, nhưng tỷ lệ sai sót vẫn rơi vào khoảng 

10%[2]. Cùng với sự phát triển của trí tuệ 

nhân tạo, ứng dụng của nó vào lập và phân 

tích NST đồ trên thế giới đã đem lại hiệu quả 

bước đầu khả quan như hệ thống CIR-net của 

Chengchuang Lin và các cộng sự đạt độ chính 
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xác phân loại NST nhuộm băng G lên đến 

95,98% [1]. Hệ thống CNN network của 

Somasundaram và cộng sự cho kết quả phân 

loại chính xác 98,9% và 98,4% với NST bình 

thường và NST bất thường hoặc chồng lấp 

[2], tuy nhiên ở Việt Nam các nghiên cứu còn 

hạn chế và chưa có nhiều. Vì vậy chúng tôi 

thực hiện: “Nghiên cứu ứng dụng trí tuệ nhân 

tạo trong lập công thức nhiễm sắc thể ở 

người” với mục tiêu: Đánh giá hiệu quả của 

phần mềm trí tuệ nhân tạo trong lập công thức 

nhiễm sắc thể ở người. 

2. Đối tượng và phương pháp nghiên 

cứu 

2.1. Đối tượng nghiên cứu 

Nghiên cứu trên 237 hình ảnh cụm 

NST tương ứng với 10841 hình ảnh NST đơn 

lẻ kì giữa, nhuộm băng Giemsa của các bệnh 

nhân làm xét nghiệm NST đồ từ máu ngoại vi 

tại Trung tâm Di truyền lâm sàng- Bệnh viện 

Đại học Y Hà Nội từ tháng 6/2023 đến tháng 

8/2024. 

2.2. Phương pháp nghiên cứu 

Thiết kế nghiên cứu: Nghiên cứu mô 

tả cắt ngang,  

Phương pháp chọn mẫu: Chọn mẫu 

thuận tiện. 

Tiến trình nghiên cứu: Các hình ảnh 

cụm NST trong nghiên cứu được tiền xử lý, 

tách chồng dính thành các NST đơn lẻ. Các 

NST đơn lẻ được sắp xếp tự động thành các 

cặp NST trong bộ NST người dưới trợ giúp 

của phần mềm trí tuệ nhân tạo sử dụng mạng 

nơ-ron tích chập ETPC tích hợp trong phần 

mềm BioChrom.AI.  

Hiệu quả của phần mềm trí tuệ nhân 

tạo được đánh giá bằng độ chính xác phân loại 

và phân cực NST. Xử lý số liệu theo phương 

pháp thống kê y sinh học bằng phần mềm 

SPSS 20.0.  

   

Hình 1. Ví dụ về phân loại các NST 
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3. Kết quả 

3.1. Hiệu quả phân loại nhiễm sắc thể của phần mềm trí tuệ nhân tạo  

Bảng 1. Độ chính xác phân loại NST 

Trạng thái phân loại n (%) 
Độ chính xác 

(%) 

Đúng 10397 95,9 

95,9 
Sai 444 4,1 

Không phân loại 0 0 

Tổng 10841 100 

 Nhận xét: Trong tổng số 10841 hình ảnh NST đơn lẻ, trạng thái phân loại đúng chiếm tỉ lệ 

cao nhất với 95,9% tương ứng với độ chính xác phân loại NST của phần mềm trí tuệ nhân tạo là 

95,9%. Không có NST nào không được phân loại. 

Bảng 2. Độ chính xác phân loại NST trung bình trên một cụm NST 

n 
Min 

(%) 

Max 

(%) 

Mean 

(%) 

Std.Deviation 

(%) 

237 73,9 100 95,9 4,1 

       Nhận xét: Trong 237 hình ảnh cụm NST, độ chính xác phân loại NST trung bình trên một 

cụm NST của phần mềm trí tuệ nhân tạo là là 95,9 ± 4,1%.  

Bảng 3. Chỉ số F1-score, Recal, Presicion phân loại NST 

Nghiên cứu Accuracy 

(%) 

F1-score 

(%) 

Recall 

(%) 

Precision 

(%) 

Al-Kharraz và cs (2020) 94,7 94,68 94,75 94,61 

Zhang và cs (2018) 92,5 - - - 

Lin và cs (2020) 95,9 96 96 96 

Qin và cs (2019) 98,9 98,7 - - 

Zhang và cs (2021) 98,1 98,1 - - 

Nguyên và cs (2024) 95,9 94,59 96,16 93,85 
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Nhận xét: Độ chính xác (Accuracy), độ chuẩn xác (Precision), độ phủ (Recall) và F1-score 

trong phân loại NST của phần mềm trí tuệ nhân tạo lần lượt là 96,16%, 93,85% và 94,59%. Các 

chỉ số này >90%, cho thấy phần mềm trí tuệ nhân tạo có mô hình phân loại tốt. So sánh với một số 

nghiên cứu áp dụng của trí tuệ nhân tạo trong phân loại NST cũng cho thấy các chỉ số trong nghiên 

cứu khá tương đương. 

3.2. Hiệu quả phân cực nhiễm sắc thể của phần mềm trí tuệ nhân tạo 

Bảng 4. Độ chính xác phân cực NST 

Trạng thái phân cực n (%) Độ chính xác (%) 

Đúng chiều 10703 98,7 

98,7 
Ngược chiều 118 1,1 

Lệch 20 0,2 

Tổng 10841 100,0 

 Nhận xét: Trong tổng số 10841 hình ảnh NST đơn lẻ, trạng thái phân cực đúng chiều chiếm 

tỉ lệ cao nhất với 98,7% tương ứng với độ chính xác phân cực NST của phần mềm trí tuệ nhân tạo 

là 98,7%. Một tỷ lệ 0,2% các NST được sắp xếp lệch khỏi trục của NST.  

Bảng 5. Độ chính xác phân cực NST trung bình trên một cụm NST 

n 
Min 

(%) 

Max 

(%) 

Mean 

(%) 

Std.Deviation 

(%) 

237 86,7 100,0 98,74 1,99 

       Nhận xét: Trong 237 hình ảnh cụm NST, độ chính xác phân cực NST trung bình trên một 

cụm NST của phần mềm trí tuệ nhân tạo là là 98,74 ± 1,99%. 

 

 

Hình 2. Ví dụ về phân cực nhiễm sắc thể 
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4. Bàn luận  

Phân loại và sắp xếp bộ nhiễm sắc thể 

người là một phần công việc quan trọng trong 

lập công thức nhiễm sắc thể đồ. Việc sắp xếp 

các nhiễm sắc thể thành 23 cặp trong bộ 

nhiễm sắc thể của người giúp các nhà di 

truyền học đánh giá sự thêm, bớt một hay 

nhiều nhiễm sắc thể, hay so sánh giữa các 

nhiễm sắc thể trong cặp với nhau để xác định 

các bất thường cấu trúc từ đó giúp chẩn đoán 

các bất thường liên quan đến nhiễm sắc thể. 

Tuy nhiên việc sắp xếp thủ công các nhiễm 

sắc thể này có thể mất nhiều thời gian công 

sức, các thao tác lặp đi lặp lại có thể gây nên 

nhàm chán và làm tăng tỉ lệ sai sót. Ứng dụng 

của trí tuệ nhân tạo trong việc sắp xếp các 

NST có độ chính xác cao có thể giúp đỡ các 

nhà di truyền học tiết kiệm thời gian và công 

sức trong thực hiện NST đồ do mất ít thời 

gian hơn trong việc nhận định và phân loại 

NST thành các cặp NST. Đặc biệt trong các 

trường hợp người mang các bất thường NST 

dạng khảm làm tăng số lượng cụm hình ảnh 

NST phải khảo sát lên 30-50 cụm thay vì 20 

cụm như các trường hợp bình thường, việc hỗ 

trợ làm giảm thời gian và công sức là hết sức 

có ý nghĩa với các nhà di truyền học.  

Nghiên cứu thu được kết quả độ chính 

xác phân loại NST là 95,9%, độ chính xác 

phân cực NST là 98,7%, F1-score là 94,59%.   

 So sánh với nghiên cứu của Zhang và 

cộng sự năm 2018 đánh giá trên 2061 hình 

ảnh NST đơn lẻ cho kết quả độ chính xác 

phân loại là 92,5%, nghiên cứu không đánh 

giá độ chính xác phân cực . Trong nghiên cứu 

cho kết quả cao hơn (95,9% so với 92,5%). 

Kết quả này có thể được giải thích là do trong 

nghiên cứu của Zhang và cộng sự sử dụng 

mạng nơ-ron tích chập trong học máy có ít lớp 

hơn (4 lớp so với 7 lớp trong nghiên cứu), nên 

khả năng trích xuất đặc điểm NST thấp hơn 

[3].  

Nghiên cứu cũng cho kết quả độ chính 

xác phân cực tốt hơn tốt hơn khi so sánh với 

nghiên cứu của Al-Kharraz và cộng sự đánh 

giá trên 2454 hình ảnh NST (95,9% so với 

94,7%), nhưng F1-score của hai nghiên cứu 

thì tương đương[1]. Tuy nhiên nghiên cứu 

của Al-Kharraz đánh giá trên bộ dữ liệu 

không bao gồm NST chồng và NST bất 

thường cấu trúc NST.  

Trong nghiên cứu của Lin và cộng sự 

đánh giá cho 2990 hình ảnh NST cho kết quả 

độ chính xác phân loại là 95,98%, tương 

đương với kết quả trong nghiên cứu [4]. Tuy 

nhiên dữ liệu dùng trong đánh giá của nghiên 

cứu của Lin và cộng sự không chứa NST bất 

thường cấu trúc.  

Nghiên cứu cho kết quả thấp hơn so 

với nghiên cứu của Qin và cộng sự và Zhang 

và cộng sự (2021), trong nghiên cứu của Qin 
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và cộng sự cho kết quả vượt trội so với các 

phương pháp khác với độ chính xác phân loại 

là 98,8%, độ chính xác phân cực là 99,2%, 

F1-score là 98,7% [5,6]. Điều này có thể được 

giải thích bằng số lượng cụm NST được sử 

dụng trong quá trình training của nghiên cứu 

này là khá lớn (1990 cụm) và phương pháp sử 

dụng kết hợp 2 loại mạng lưới nơ-ron tích 

chập G-net và L-net trong trích xuất hình ảnh. 

Kết quả trong nghiên cứu cũng thấp hơn so 

với nghiên cứu của Zhang và cộng sự (2021) 

với độ chính xác phân loại và phân cực là 

98,1% và 99,8% [6]. Tuy nhiên độ chính xác 

trong nghiên cứu này giảm khi nghiên cứu với 

các dữ liệu NST bất thường (độ chính xác 

phân loại 92,3% và phân cực 91,0%). Trong 

nghiên cứu của đề tài bao gồm các bất thường 

cấu trúc NST.  

Khi so sánh với nghiên cứu của Le 

Anh Quoc và cộng sự sử dụng cùng một loại 

mạng nơ-ron tích chập, các kết quả phân loại 

và phân cực NST của hai nghiên cứu khá 

tương đương nhau [7]. Với phân loại NST, 

nghiên cứu của Le Anh Quoc cho độ chính 

xác thấp hơn không đáng kể so với trong 

nghiên cứu (95,3% so với 95,9%). Có thể do 

dữ liệu trong nghiên cứu của Le Anh Quoc sử 

dụng bộ dữ liệu thử nghiệm đa trung tâm (3 

trung tâm), bao gồm cả NST với 2 phương 

pháp nhuộm băng (R và G), trong khi dữ liệu 

của nghiên cứu đồng nhất nhất (1 trung tâm – 

1 phương pháp nhuộm). Với phân cực NST, 

trong nghiên cứu cho kết quả thấp hơn 

(98,7% so với 99,0%), có thể một phần vì 

nghiên cứu đã không tính NST phân cực lệch 

trục trong tỉ lệ chính xác, mặc dù các NST này 

vẫn được phân cực với nhánh p quay lên trên 

và q quay xuống dưới. 

5. Kết luận 

  Thực hiện NST đồ có thể mất nhiều 

thời gian và công sức. Phần mềm trí tuệ nhân 

tạo trong nghiên cứu hỗ trợ phân loại và phân 

cực NST - một phần quan trọng trong phân 

tích NST đồ. Độ chính xác phân loại và phân 

cực NST của phần mềm trí tuệ nhân tạo lần 

lượt là 95,9% và 98,7%, chỉ số F1- score là 

94,59% cho thấy phần mềm trí tuệ trong 

nghiên cứu có mô hình phân loại và phân cực 

NST tốt, có thể ứng dụng hỗ trợ làm tăng độ 

chính xác, giảm công sức trong thực hiện xét 

nghiệm NST đồ.  
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