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1. はじめに 
人工知能技術の高度な発達に伴って大きな進歩を遂げた

コンピュータビジョン領域は，医療画像の分析において大

きな発展をもたらしている．医療現場での疾患箇所の検出

やセグメンテーションなど，様々な現場で人工知能を用い

た医療画像処理が臨床支援に活用されている[1]．その中で，

疾患の発生原因となる遺伝子を医療画像処理によって解析

し特定する技術が求められており，特に症例数が少なくデ

ータ不足である希少疾患の原因遺伝子特定が期待されてい

る． 
本稿では，本研究チームが独自に所有している滑脳症患

者の 3DMRI データセットに対して，3D-CNN を用いた画

像分類による原因遺伝子特定タスクを実行した結果を示す．

滑脳症は一部の遺伝子の異常に伴って，大脳皮質の形成異

常が発症する先天性疾患であり，DCX や LIS1 部位の遺伝

子異常が主な原因となる[2]．以前筆者らは，原因遺伝子

DCX および LIS1 のみのデータを用いて，MRI の画像強調

方式 T1，T2 を分け，４クラスの分類タスクを報告した[3]．
T1，T2 の誤認はなく，大脳皮質組織の構造や病変として

の特徴を捉えられていることが確認された．本研究では，

この２種類の原因遺伝子とその他の計３クラスについて，

滑脳症患者の 3DMRI データセットを用いた分類タスクを

実行する． 

2. 滑脳症 MRI データセット 
本実験で使用したデータセットは，主に DCX, LIS1 を原

因遺伝子とするものを多く含むほか，そのほかの原因遺伝

子についても少数ずつ含まれている．今回の分類タスクで

は、DCX, LIS1 の２種類とそれ以外の遺伝子をまとめた計

３クラスの分類を行う．表１に実験で利用する３クラスの

データ数を示す． 
 

表１  原因遺伝子別 3DMRI データ数 

 
 実験データは，計 181 枚であり，学習時には訓練デー

タ 150 枚程度とテストデータ 30 枚程度に分割して扱われ

る．また学習時には画像サイズを統一するため，前処理と

してリサイズ加工を各画像に施す．画像強調方式である

T1 強調と T2 強調の画像は，各クラスにそれらをおよそ同

程度ずつ混合して学習データとする． 

3. 3D-CNN による遺伝子判定と閾値の設定 
3.1. 画像分類による遺伝子判定 
本実験での原因遺伝子判定のための画像処理モデルには，

ResNet50[3]の畳み込み処理を三次元画像入力に拡張したモ

デルを使用する．この時モデルに対して事前学習等は行わ

ず，スクラッチからの学習によって分類精度を比較する．

また学習時には，データセット全体を６分割で交差検証を

実施し，各 fold での平均正答率を算出する． 
学習結果を表２に示す． 

表２ 各 fold における正答率 

Group Accuracy 

1 0.9032 

2 0.9000 

3 0.8000 

4 0.9000 

5 0.8333 

6 0.8333 

 
実験結果より，交差検証における平均正答率として

86.16%という結果が得られた． 
 
3.2. 分類に対する閾値設定 
学習された分類器に対して， DCX, LIS1 の判定の適合率

を向上させるため，学習モデルの最終層である Softmax に

閾値を設定する．表２の１番目 fold のモデルを選択し、閾

値設定後の予測結果を混合行列として図１に示す．この時，

閾値は DCX, LIS1 どちらの原因遺伝子についても予測確率

が 0.9 を超えたもののみそれぞれの原因遺伝子として判定

し，それ以下の数値のものは，その他に分類されるように

設定した． 

 

 DCX LIS1 その他 
データ数 60 60 61 

 

図１ 閾値設定後の混合行列 
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図１の混合行列より，閾値の設定によって DCX, LIS1 の

判定における適合率がそれぞれ１を満たす結果を確認でき

た． 
 

4. 考察 
入力画像の予測に対する反応箇所をヒートマップで抽出

するため，Grad-CAM 及びより細部の反応を抽出する

Guided Grad-CAM[4]による可視化が用いられることがある．

特に Guided Grad-CAM では，通常の Grad-CAM では説明

困難な局所的な反応箇所を可視化することが可能である．

今回は，実験で使用した画像処理モデルに対して予測根拠

をより明確にするため，Guided Grad-CAM による可視化を

行った．モデルが判定を行った２種類の原因遺伝子の予測

に対して，入力画像と Guided Grad-CAM を用いて画像の反

応個所を可視化した結果を図２に示す． 
 

 
図２から，主に MRI の大脳皮質部分のヒートマップ反

応が高いことが確認できる．滑脳症は通常の脳よりも溝の

少ない滑らかな脳が形成される疾患であり，滑脳症患者は

主に大脳皮質箇所に形状的特徴が現れる．本実験で学習し

たモデルは，原因遺伝子の予測に対して疾患部位と関連の

深い個所から特徴抽出を行っていると考察される．また，

表２より予測結果自体も 80％以上の正答率で遺伝子判定が

できていることから，疾患の特徴箇所から適切に予測がな

されていると結論付けられる． 
加えて，閾値の設定による原因遺伝子の特定は，大脳皮

質上の特徴箇所を用いて予測が成されていると言えるため，

Guided Grad-CAM によって可視化された局所的な反応箇所

は， DCX, LIS1 の２種類の原因遺伝子の大脳皮質上の特徴

と捉えていると言える。 

5. まとめ 
大脳皮質疾患である滑脳症患者の 3DMRI について，医

療画像処理による遺伝子特定を目的として 3D-CNN を用い

た分類タスクの学習を実行した．その結果，平均しておよ

そ 86%程度の正答率で遺伝子判定を実施することができた．

また，遺伝子判定のため閾値設定を行った結果，２種類の

原因遺伝子予測において強固に遺伝子判定が可能になるこ

とが示された。今後はモデルの改良等を重ねて，さらなる

種類の原因遺伝子特定を検討していく．  
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図２ 予測画像と Guided Grad-CAM による 
MRI ヒートマップ出力結果（上：DCX 下：LIS1） 
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