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题 目         基因识别问题及其算法实现 

摘       要 
针对基因识别问题，本文基于 DNA序列的 3周期这一性质，首先给出了 DNA

序列功率和信噪比的快速算法并讨论了不同物种基因类型的阈值确定方法；在

此基础上，本文建立了基于背景噪声抑制和频谱平滑的 SNR 频谱预处理模型，

经过预处理后的频谱不仅大幅度抑制了背景噪声，同时保留了 SNR 频谱的模式

特征。在编码序列识别上，本文对经典的 EPND预测算法进行了改进，使用改进

的 EPND算法对经过预处理后频谱进行基因识别，实验结果显示这种基因识别模

型具有优异的基因识别性能，比传统直接使用基于滑动窗口 DFT 的 EPND识别算

法在敏感度、特异性等评价指标上提高了2%-12%左右(不同指标提高程度不同)；

最后本文将提出的基因识别模型用于 6个未知 DNA序列(gene6)的编码区预测。 

问题 1：针对 Voss 映射，本文首先给出了使用快速 Fourier 变换计算功率

谱的快速算法，其时间复杂度为  logO N N ，再对 N/3 频率点的功率和信噪比

给出了时间复杂度为  O N 的快速算法；最后针对实数映射，类似地，本文也

给出了时间复杂度为  O N 的功率谱和信噪比快速计算公式；另外，对于

Z-curve和 Voss映射下的频谱和信噪比的关系，本文从理论和实验两个方面进

行了详细地探讨，并得出结论: 4Z IP P ，
4
3Z IR R 。 

问题 2：对于 SNR 阈值的确定，本文给出了均值平均，概率平均和线性分

类器三种方法确定 SNR 阈值并对分类错误进行了讨论，给出了分类评价指标，

对比了以上三种方法的优劣，并针对外显子判别正确率与外显子序列长度的关
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系以及信噪比阈值与物种类型关系做了一系列讨论。 

问题 3：由于随机背景噪声等原因的影响，使得很多基因识别算法准确率

偏低，鉴于此，本文建立了基于背景噪声抑制和频谱平滑的基因识别 SNR 频谱

预处理模型，经过预处理后的频谱不仅大幅度抑制了背景噪声，同时保留了 SNR

频谱的模式特征。在编码序列识别上，本文对经典的 EPND预测算法进行了改进，

使用改进的 EPND算法对经过预处理后频谱进行基因识别，在评估测试中，这种

基因识别模型表现出了优异的基因识别性能；最后对问题中的 6 个未知 DNA 序

列(gene6)的编码区进行预测。另外，本文对比分析了滑动窗口长度对频谱影响

并提出了合理选取滑动窗口长度的策略；还对比分析了不同编码方式对频谱的

影响，这些分析的结论都在一定程度上促进改善了基因识别算法的正确性。 

延拓问题，本文主要围绕频谱分析展开，但频谱分析方法存在一些固有缺陷，

譬如无法识别极短编码序列。在延拓问题解答中文章给出了几种其他识别基因

的特征指数，最后，对于“基因突变”的探测和发现，本文也给出了一些展望

性想法。 

 

关键字:基因识别；频谱分析；噪声抑制；EPND；滤波；信噪比 
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1.问题总结 

DNA是生物遗传信息的载体，其化学名称为脱氧核糖核酸。DNA分子是一种

长链聚合物，DNA序列A、G、T、C 四个碱基按一定顺序排列的链状结构。其中

带有遗传讯息的DNA片段称为基因。在真核生物的DNA序列中，基因通常被划分

为许多间隔的片段，其中编码蛋白质的部分，即编码序列片段，称为外显子,不
编码的部分称为内含子。随着世界人类基因组工程计划的顺利完成，通过物理或

数学的方法从大量的DNA序列中获取丰富的生物信息，对生物学、医学、药学等

诸多方面都具有重要的理论意义和实际价值，也是目前生物信息学领域的一个研

究热点。对给定的DNA序列，识别出其中的编码序列(即外显子)称为基因预测，

基因预测问题的常用方法一类基于统计学[r],一类基于信号处理与分析[r]。A题中

的问题建立在使用信号处理与分析方法进行基因预测的基础上，在利用离散

Fourier变换(DFT)对数值化映射后的基因序列进行频谱分析中，DNA序列信号频谱

3-周期性被认为是用来区分编码区和非编码区的一个重要特征。基于信号处理与

分析方法的基因识别技术还存在一些问题，对“2012全国研究生数学建模竞赛A

题”中提出的问题的总结如下： 
问题一 功率谱与信噪比的快速算法 

a.针对采用离散Fourier变换(DFT)计算DNA序列的功率谱或信噪比计算量

较大的问题，对 Voss 映射，探求功率谱与信噪比的某种快速计算方法。 

b.探讨Z-curve映射的频谱与信噪比和Voss映射下的频谱与信噪比之间的关

系。 

c.针对实数映射，如：                       ，探求其功率谱与信噪

比的快速计算公式。 

问题二 对不同物种类型基因的阈值确定 
对于具有代表性的不同物种基因序列类，研究其阈值确定方法和阈值结果。

并分析按照频谱或信噪比特征将编码与非编码区间分类的有效性，以及分类识

别时所产生的分类错误。 

问题三 基因识别算法的实现 

a.针对现有基因识别算法的不足设计新的基因识别算法探测、预报尚未被

注释的、完整的 DNA 序列的所有基因编码序列（外显子），并适当的分析、评

估其准确率。 

b.将算法用于对附件中给出的 6 个未被注释的 DNA 序列的编码区域的预

测。 

问题四 延展性研究 

a.对于某些 DNA 序列而言，其部分编码序列（外显子），尤其是短的编码

序列，可能不具有频谱或者信噪比显著性，采用单一的频谱或者信噪比作为判

别特征会影响基因识别的正确率，针对这一问题提出一些识别基因编码序列的

其它特征指数，并对其进行分析。 

b.利用频谱或信噪比方法发现基因编码序列中可能存在的突变。 

0, 1, 2, 3A C G T   
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2.模型假设 

DNA 序列中除了 A、C、G、T 之外，没有符号错误。 
DNA 序列中只包含外显子和内含子。 

3.问题分析与求解 

3.1. 问题一 功率谱与信噪比的快速算法 

3.1.1 问题分析 

对于问题一中的a问的分析 

在使用Voss映射利用离散Fourier变换(DFT)对数值化映射后的基因序列进行

频率谱和信噪比的计算中，DFT的复杂度为  2O N  ，对于很长的DNA序列使用DFT

的计算量将会很大，计算功率谱时，一种可能的降低DFT复杂度的方法是使用复

杂度为  logO N N 的快速Fourier变换FFT来代替DFT。特别地，对于N/3频率点处的

功率和信噪比可以找到时间复杂度更优的为  O N 的快速算法。 

对于问题一中的b问的分析 

Z-curve与 Voss是两种不同的数值映射,Voss算法是将1个长度为N的DNA序
列表示为4个二进制数字序列；Z-curve算法将DNA序列转换成与其等价的三维表

达式。通过对Z-curve映射的分析，可知Z-curve映射与Voss法映射之间存在线性

关系，因此可以推断 Z-curve与 Voss两种映射的频谱和信噪比之间可能存在一

定比例关系，b问的求解将详细叙述它们之间的这种比例关系。 

对于问题一中的c问的分析 

对于实数映射，和a问类似，计算其功率谱可以采用时间复杂度为  logO N N

的FFT算法，而对于N/3频率点处的频率和信噪比则可以找到时间复杂度更优的为

 O N 的快速算法。 

基于以上的分析、理解，我们对问题一做了如下的求解。 

3.1.2 问题求解 

对问题一中 a 问的求解如下: 

快速 Fourier 变换(FFT)----复杂度为  logO N N 频谱快速算法 

题中给出的基于 Voss 映射，计算指定 DNA 序列的功率谱对应的 DFT 变换计

算公式如下： 
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21

0
[ [ ;] ] , 0,1, , 1

nkN j
N

b b
n

U b Ik u n e k N
 



           (3-1) 

其中 { , , , }I A T G C 表示 DNA 序列中的四种核苷酸的符号序列，对于上述公

式，使用 FFT进行演变，过程如下: 

用 N次单位根 NW 来表示
2 nk

j
Ne



，假设待变换序列长度 2rn  。 根据上面

单位根的对称性，求级数
1

0
[ ]

N
kn

b N n

n

U k W x




 时，可以将求和区间分为两部分: 

 
2 2 1

[ [ ] [ ]] kn kn

N b N b

n i n i
b

U W u n W u nk
  

 
2 2

= [2 ] [2 1]ki K ki

N b N N b

i i

W u i W W u i  
                                               

 

如上述公式所示，FFT将一个 N点变换就分解成两个 N/2点变换(分治算法),计

算的复杂度从 DFT的  2O N 降为  logO N N 。可见使用 FFT能够显著的减少计

算 DNA 序列功率谱的复杂度。 

N/3 频率点处的功率----复杂度为  O N 快速算法 

在DNA序列{ [ ]u n , 0,1,2, 1}n N  中，若N为3的倍数，将核苷酸符号

b { , , , }I A T G C  出现在该序列的0,3,6,... N－3与1,4,7,…N－2以及

2,5,8,…N－1等位置上的频数分别记为 ,b bx y 和 bz ，则
3
N

处的总功率谱值即为： 

[ ]
3
N

P
2

[ ]
3b

b I

N
U



   

2
2 221 13

3

0 0
[ ] [ ]

N
n

N Nj j n
N

b b

b I n b I n

u n e u n e





  

   

       

22 2 2
3 3 3

j j j

b b b

b I

x e y e z e
  

 



     
2 2 2( )b b b b b b b b b

b I

x y z x y x z y z


       

继续对上述公式进行推导: 

2 2 2( )b b b b b b b b bx y z x y x z y z    

1 1/ 2 1/ 2
( , , ) 1/ 2 1 1/ 2

1/ 2 1/ 2 1

b

T

b b b b b b

b

x

x y z y X MX

z

   
  

     
     

 

因此，得出序列在 N/3处的功率谱为： 

                  [ ]
3
N

P = T

b b

b I

X MX


                          (3-2) 
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N/3 频率点处信噪比----复杂度为  O N 快速算法 

 假设 DNA 序列的长度为 N，DNA 序列的四种核苷酸 A，C，T，G 的出现次

数为 AN CN GN 和 TN 。因此指示序列 ( )bu n 的功率谱为： 

1
2 2

0
[ ] .

N

b b b

k

U U k N N




                          (3-3) 

所以全部序列的总功率 E 为： 
      2. . . .b A C G T

b I

E U N N N N N N N N N


                (3-4) 

由于指示序列 ( )bu n 的 DFT 计算公式为： 

21

0
[ ] [ ] , 0,1,..., 1

nkN j
N

b b

n

U k u n e k N
 



    

其反 DFT计算公式为： 

                  
21

0

1[ ] [ ] , 0,1,..., 1
nkN j

N
b b

n

u n U k e n N
N





               (3-5) 

根据 Parseval定理，可以得到 

1 1
2 2

0 0

1[ ] [ ]
N N

b b

n k

u n U k
N

 

 

                   (3-6) 

观察上式，易得出此等式的左边等于 bN ，即： 

1
2 2

0
[ ] .

N

b b b

k

U U k N N




                   (3-7) 

因此，DNA 序列的总功率谱 E能由以下式子得到： 
2 2. . . .b A C G T

b I

E U N N N N N N N N N


                (3-8) 

由式 3-8和题目中给出的信噪比定义式可得: 

 

[ ] [ ]
3 3= =

/N

T

b b

b I

N N X MXP P

R
E E N




                   (3-9) 

                          

 

对问题一中b问的求解如下： 

Voss 映射与 Z-curve 映射信噪比关系 

对于两种线性映射关系 
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11 12 13 14

21 22 23 24 1 2 3 4 i

31 32 33 34

[ ] [ ]
[ ]

[ ] [ ]
[ ] = ,

[ ] [ ]
[ ]

[ ] [ ]

A A

C C

G G

T T

u n u n
x n a a a a

u n u n
y n a a a a

u n u n
z n a a a a

u n u n

    

   
      
            
   

      
   

为列向量

 其中 iu [n]为 Voss映射序列， x[n],y[n],z[n]为 Z-curve映射序列 

文献[2]中证明了: 

(引理)如果列向量 i 满足以下两个条件 

2(i) (1 4), 1ii i c    ， c1为常量； 

(ii) , (1 , 4, ), , 2i ji j i j i j c       内积  c2为常量。 

则 x[n],y[n],z[n]序列信噪比 ZR 与 iu [n]序列信噪比 IR 满足关系 

1 2

1
S I

c c
R R

c


                          (3-10) 

由 Voss映射序列与 Z-curve 映射序列的线性关系 

[ ]
[ ] 1 1 1 1

[ ]
[ ] 1 1 1 1

[ ]
[ ] 1 1 1 1

[ ]

A

C

G

T

u n
x n

u n
y n

u n
z n

u n

 
      
           
          

 

                   (3-11) 

可得 

1

2

3

4

{1,  1,  1 }
{ 1,1 1}
{1, 1, 1}
{ 1, 1,1}












  


  
   

，
                          (3-12) 

易见 

(i) (1 4)i i    
2

13=ci  ，即满足上述假设(i)。 

(ii) , (1 , 4, )i j i j i j    ， 2, 1i j c       即满足上述假设(ii)。 

 

从而由引理可得 Z-curve 映射序列信噪比 ZR 与 Voss 映射序列信噪比 IR 之

间存在比例关系: 
4
3Z IR R                             (3-13) 

为了进一步验证（3-13）式中结论的正确性，我们使用 A 题给出的基因数

据 gene6 中的第一个序列的从 1到 2497段子序列，然后计算在两种映射情况下
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信噪比的值，下图 3-1是 Z-curve 映射与 Voss映射的信噪比: 

图 3-1  Z-curve 映射与 Voss 映射的信噪比 
(注：红色为 Z-curve 映射，蓝色为 Voss 映射) 

由上图两种映射对应的信噪比曲线，可以看出采用 Z-curve 映射对应的信

噪比值大概是采用 Voss 映射对应的功率谱值的 1-2 倍左右，因此也验证了

（3-13）式中
4
3Z IR R 的结论。 

Voss 映射与 Z-curve 映射频谱关系 

假设一个 DNA 序列 ( )u n 长度为 N， ( )u n 的滑动窗口，M点 DFT定义为： 

1
2 /

0
( , ) ( )

M
j nk M

n

U m k u n m e 






                       (3-14) 

窗口开始的点设 m=0，P，….，（N-1）/P（若（N-1）/P整数， ( )u n 取 0），

P 为窗口滑动的次数，如果 P=1，则窗口每次滑动一个核苷酸的距离，而如果

P=3，则窗口的位移是密码子的基数。为了造成 ( )u n  周期 3 的情况，我们设

3M L （L为正整数）然后设频率 k为 / 3L M ，则等式（3-14）可变换为： 

1
2 /3

0
( ) ( , ) ( )

M
j n

n

U m U m L u n m e 






 
                (3-15) 

继续对该公式进行 P=3的多项展开，使 ( ) ( )mu m n u n  我们能重新得到 

 

( )U m 的表达式如下： 

1
32 2

2 /3 2 /3

0 , 3,... 0
( ) (3 )

r

N

j r j r

m m

r n r r r

U m u n r e U e 

 
 
 

 

   

          (3-16) 
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接着计算 Voss映射的 DNA 频谱 SP ，首先找到 4个 Voss DFT 序列的多相组

成，如下所示： 

 2 /3 4 /3
0 1 2 ,j j

bm bm bm bmU U U e U e b I                  (3-17) 

根据上文的假设条件，DNA 总频谱 SP 表达式为： 

2 2 2 2
S Am Tm Gm CmP U U U U                      (3-18) 

由于
2 *

bm bm bmU U U ，*表示复数。可以推出: 
22 2

0
1/ 2 [ ]

r qbm bm bmr
U U U


   

将上述公式带入(3-18), SP 的计算公式为： 

2
2

0
1/ 2 [ ]

r qS bm bm

b I r

P U U
 

     ( 1)mod3q r         (3-19) 

对于 Z-curve 映射，首先分别找到 ( ), ( )x n y n 以及 ( )z n 对应的多相表达式，

以 ( )x n 为例，我们能写成： 

1 1 1
2 /3 2 /3 2 /3

0 0 0
( ) 2 [ ( ) ( )]

M M M
j n j n j n

m A G

n n n

U x n e x n x n e e  
  

  

  

       (3-20)

由于 M=3L，公式（3-20）中的第二个总和为 0，通过多相表达式，我们能得到 

2
2 /3

0
2 ( )

r r

j r

m Am Gm

r

U U U e 



                   (3-21) 

由于
2 *

bm bm bmU U U ，能得到
2

2 2

0
( ) 2 [ ]

r r q qAm Gm Am Am

r

U m U U U U


     

其中 ( 1)mod3q r  ，同理可得 ( )y n 和 ( )z n 的频谱。 

则 Z-curve DNA 频谱表达式为： 

1

2
2

0
2 [ ]

r r q qZ Am bm Am bm

rb I

P U U U U


               (3-22) 

其中 ( 1)mod3q r  ， 1I 是核苷酸集合 I 的子集，即 1 { , , }I C G T I  ，重新

整理有: 

         
2

0
4 4 ( ) ( )

r q r qZ S Am Am Am Am

r b I

P P U U U U
 

               (3-23) 

通过观察,可以得到对于 {0,1,2}r ，[ ]Ar Gr Cr TrU U U U   等于处于窗口中
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的第 r 个密码子位置所包含的基因数的总和。这是因为处于窗口中的每个密码

子，第 r 个位置永远都是被一个核苷酸占据的，这个数值是个常量而且等于窗

口长度的 1/3，通过这个结论，我们能得出: 

4Z SP P                           (3-24) 

为了进一步验证（3-24）式中结论的正确性，我们使用 Z-curve 映射和 Voss

映射对人类线粒体基因（NC_012920_1.fasta）做功率谱曲线，两个功率谱曲线

如下图 3-2，3-3所示： 

图 3-2 采用 Voss 映射对应的功率谱图 

图 3-3 采用 Z-curve 映射对应的功率谱图 
由上图两种映射对应的功率谱曲线，可以看出采用 Z-curve 映射对应的功

率谱的值大概是采用 Voss 映射对应的功率谱值的 4 倍左右，因此也验证了

（3-24）式中 4Z SP P 的结论。 
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对问题一中 c 问的求解如下: 

N/3 频率点处的功率----复杂度为 ( )O N 快速算法 

对于实数映射 0, 1, 2, 3A C G T    ，给定一段 DNA 序列片段 ( )u n ,

长度为 N，对指示序列做离散 Fourier变换(DFT): 

 

21

0
[ ] [ ] , 0,1,..., 1

j nkN

N

n

U k u n e k N




              (3-25) 

整个 DNA 序列 ( )u n 的总功率谱序列{ [ ]}RP k 为： 

2[ ] [ ] , 0,1, 1RP k U k k N                     (3-26) 

进一步可以得到 DNA 序列 ( )u n 的总功率谱的平均值为: 

1

0
[ ]

N

R

k

P k

E
N






                          (3-27) 

同样，我们也可以得出此实数映射的信噪比: 

             

2

[ ][ ] 33R

R

NN UP

R
E E

                        (3-28) 

在DNA序列{ [ ], 0,1,2, 1}u n n N  中，四种核苷酸 , , ,A T C G出现在该序列的

Position1：0,3,6,…与Position2：1,4,7,…以及Position3：2,5,8,…三个位

置上的和分别记为 ,b bx y 和 bz ，即 

1 2 3
( ), ( ), ( )b b b

i position i position i position

x u i y u i z u i
  

      

则N/3处的总功率谱值即为: 

[ ]
3
N

P
2

[ ]
3
N

U   

2
2 221 13

3

0 0
[ ] [ ]

N
n

N Nj j n
N

n n

u n e u n e





  

 

     

22 2
3 3

j j

b b bx y e z e
 



    
2 2 2( )b b b b b b b b bx y z x y x z y z       

   
1 1/ 2 1/ 2

( , , ) 1/ 2 1 1/ 2
1/ 2 1/ 2 1

b

T

b b b b b b

b

x

x y z y X MX

z

   
  

     
     

               (3-29) 
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N/3 频率点处的信噪比----复杂度为 ( )O N 快速算法 

[ ] [ ]
3 3= =

/N 4 9

T

b b

b I

C G T

N N X MXP P

R
E E N N N


 


 

, ,C G TN N N 分别代表 C，G，T三种核苷酸在 DNA 序列中出现的频数。 

3.2. 问题二 对不同物种类型基因的阈值确定 

3.2.1 问题分析 

对于SNR阈值的确定，本文给出了均值平均，概率平均和线性分类器三种方

法确定SNR阈值并对分类错误进行了讨论，给出了分类评价指标，对比了以上三

种方法的优劣，并针对外显子判别正确率与外显子序列长度的关系以及信噪比阈

值与物种类型关系做了一系列讨论。 

3.2.2 问题求解 

阈值判别效果的评价指标 

现假设所选定的信噪比分类阈值为 0R ，将 0R R 作为外显子的判别， 0R R

作为内含子的判别。通过阈值判别外显子与内含子的效果可用敏感度和专一性两

种指标来表示: 

敏感度: P
n

P N

T
S

T F



                                        (3-30) 

专一性: N
p

N P

T
S

T F



                                        (3-31) 

上式中， pT 表示被正确判为外显子的个数； NT 表示被正确判为内含子 

的个数； NF 表示被错误地判为内含子的个数； PF 表示被错误地判为外显子的

个数。最后，阈值判别的总正确率（AC）定义为: 

( ) / 2n pAC S S                             (3-32) 

信噪比阈值的确定方法 

 

A．均值平均法 

对于给定的基因数据，设所有外显子的信噪比均值为 1m ，所有内含子的信

噪比均值为 2m ，一种简单确定阈值的方法是将它们作算术平均，即令: 

 0 1 2 / 2R m m                            (3-33) 
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B．概率平均法 

本模型基于对给定基因数据外显子和内含子信噪比统计量均服从正态分布

的假设。并设所有外显子的信噪比标准差为 1 ，所有内含子的信噪比标准差为

2 。则阈值 0R 的估计值可由(3-34)式给出: 

1 2 2 1
0

1 2

( . . )
( )

m m
R

 

 





                        (3-34) 

推导过程如下： 

对于标准正态分布随机变量x落在[- a]， 区间 ( 0)a  的概率是 

( ) ( )P a a  

随机变量x落在[ ]a ，+ 区间 ( 0)a  的概率是 

( ) 1 ( ) ( )P a a a     

 

由于显然有 1 0 2m R m   

对于给定阈值 0R̂ ，随机变量x落在外显子 0R̂ 阈值左侧内的概率 

1
1

1

( )x m
P




   

同理，随机变量x落在内含子 0R̂ 阈值右侧内的概率 

2
2

1

( )m x
P




   

理想的阈值估计值 0R̂ 应该是使 1 2P P 的阈值，即 

1 2 2 1
0

1 2

( . . )ˆ
( )

m m
R

 

 





                     (3-35) 

C．线性判别分类器方法 

    信噪比阈值判定可以转化为一个典型的二分类问题，因而可以使用线性判别

分类器进行分类，而对应决策函数的零点将成为信噪比判定的阈值。事实上这种

类型的分类器有很多，包括Fisher分类器，神经网络，SVM等等。这里使用

Ho-Kashyap算法(最小均方误差算法的一种)，算法的本质就是将求解判别线性不

等式方程组转化为求欠定方程组的最优解，而后者可以使用最小二乘法求解。 

阈值确定方法的评价与分析 

为评价3种阈值确定方法的性能，并将其与固定阈值为2的方法比较，我们使
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用上述方法分别对A题中Genes100，genes200数据中Homo sapiens(人类)，Mus 

musculus(鼠类)，Mammal(哺乳动物)三种类型的基因的阈值进行计算，阈值判断

的正确率统计如下表3-1所示。 

表3-1 不同算法对应的阈值的正确率对比 

分别分析上表中不同算法阈值R0对应的正确率AC，如下图3-4所示: 

 

 

 

 

 

图3-4 不同算法对应的阈值的正确率 

对表3-1和图3-4中的数据分析可知： 

a) 对于两种均值算法和线性分类器方法的判别正确率均比常值2为阈值进

行判别时的正确率高。 

b) 概率平均法的正确率比直接均值平均法的效果要好。 

c) 两类均值算法的正确率比线性分类器方法的判别正确率低。 

d) 对于测试数据，三种算法的信噪比阈值均比题目中给出的常数阈值2小，

因此以2为信噪比阈值来判别外显子和内含子并不总是合适的。 

外显子判别正确率与外显子序列长度的关系讨论 

对A题给出的数据gene200和gene100中Mammal和Mus musculus的DNA序列，

按长度将外显子分成3类：长度≤100bp为短外显子，100bp＜长度≤300bp为中等

长外显子，300bp＜长度≤500bp为较长外显子，长度＞500bp为长外显子，使用

线性分类器确定阈值方法，并得到判别正确率统计如表3-2所示。 

基因种类 

 

均值平均法 

 

概率平均法 

 

线性判别分类

器方法 
0 2R   

R0 AC R0 AC R0 AC AC 

genes100，

Homo 

sapiens  

1.8858 0.7375 1.1577 0.7750 1.0039 0.7750 0.7250 

genes100，

Mus 

musculus  

1.6065 0.7712 1.0884 0.8058 1.0402 0.8136 0.7199 

genes200，

Mammal  
1.6957 0.7789 0.8161 0.7778 1.2582 0.8166 0.7481 

0.66
0.68
0.7

0.72
0.74
0.76
0.78
0.8

0.82
0.84

gene100
Human

gene100
Mouse

gene200
Mammal

均值平均法

概率平均法

线性判别分类
器方法
R0=2
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表3-2  外显子长度与正确性关系 

外显子类型 
gene200 Mammal gene100 Mus musculus  

R0 AC R0 AC 

短外显子<100 1.0532 0.7037 1.0231 0.7046 

中等长度外显子>=100 && <300 1.6141 0.9078 1.1914 0.8735 

较长外显子>=300 && <500 1.7544 0.9472 2.0834 0.9465 

长外显子>=500 2.8271 0.9953 2.7664 0.9907 

 

由表3-2可见：对于Mammal和Mus musculus基因序列，随着外显子长度的增

加，外显子序列的信噪比和判别正确率也随之增加，短外显子的判别正确率比较

低。 

信噪比阈值与物种类型关系讨论 

  对A题给出的genes200中Mammal和Genes100中Homo sapiens和Mus musculus，

以及题目和附件中提到的酵母菌，拟南芥和人类线粒体的DNA序列的信噪比阈

值使用均值平均法进行确定，统计结果如下表所示： 

表3-3 不同物种基因的阈值及其正确率 

   

 

 

 

 

 

 

 

 

由表3-3可以得出以下结论： 

a) 不同物种生物，信噪比阈值是不同的，因此信噪比阈值应该至少基于物

种类型； 

b) DNA序列相近的生物，信噪比阈值往往也接近，譬如人类、老鼠和哺乳

动物； 

c) 高等生物信噪比阈值通常趋于高于低等生物； 

譬如 0 0 0( ) ( ) ( ammal)R R R M 酵母菌 拟南芥 ，而人类线粒体序列信噪比

阈值较高除了其固有性质造成以外，还可能其属于和细菌一样的低等生

物(尽管我们都知道线粒体是参与有氧呼吸的细胞器，并非一种生物)，

而这一点有趣地和生物学中“内共生”学说不谋而合。 

3.3. 问题三 基因识别算法的实现 

3.3.1 问题分析 

由于 DNA 序列随机噪声等原因,现有基因识别算法很难“精确地”确定基

因外显子区间的两个端点。针对这一问题，首先，需要探讨序列映射、滑动窗

口长度、噪声抑制滤波对频谱的影响，并探求对频谱的优化。其次针对优化了

的频谱，设计基因识别算法识别出对应的外显子和内含子区域，并设计算法的

评估指标，使用 A 题中给出的 Genes100 和 Genes200 中已经标注的 DNA 数据

基因种类 
均值平均法 

R0 AC 

genes100，Homo sapiens 1.8858 0.7375 

genes100，Mus musculus  1.6065 0.7712 

genes200，Mammal  1.6957 0.7789 

拟南芥 2.0765 0.7553 

酵母菌 4.6758 0.7843 

线粒体 12.0872 0.7555 
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对算法进行验证和评估。然后将算法用于对附件中给出的 6个未被注释的 DNA
序列的编码区域的预测，并分析预测的结果。  

基于以上的分析、理解，我们对问题三做了如下的求解。 

3.3.2 模型建立与求解 

本文首先设计算法的评估指标，然后探讨了不同序列映射、不同的滑动窗

口长度、滤波对频谱的影响，并探求对频谱的优化。其次针对优化了的频谱，

设计基因识别算法识别出对应的外显子和内含子区域，使用 A 题中给出的

Genes100中已经标注的 DNA 数据对算法进行验证和评估。 

a) 算法评价指标 

为了检验算法对 DNA 编码段预测的结果，本文采用了敏感度 nS 和特异性

pS ，准确率 AC 三个指标：敏感度指在预测的结果中，预测正确的外显子个数

在真实的外显子总数中的比例，特异性指在预测的结果中，预测正确的内含子

个数在真实的内含子总数中的比例。准确率综合这二者指标的评估指标，用于

综合反映整体的指标。 

 
 
 
 
 
 
 

 

 

 
图 3-5 真实 DNA 序列与预测序列之间的关系 

上图中， PT 表示被正确判为外显子的个数； NT 表示被正确判为内含子的

个数； NF 表示被错误地判为内含子的个数； PF 表示被错误地判为外显子的个

数。三个指标的定义式如下: 

  敏感度: P
n

P N

T
S

T F



                               (3-36) 

特异性: N
p

P N

T
S

F T



                               (3-37) 

准确率：
2

n pS S
AC


                                (3-38) 

b) DNA 序列映射方法的选择 

DNA 映射方法有多种，对不同映射方法进行 DFT，产生的频谱可能会对

FN    TP    FP    TN    FN    TP    FN    

内含子    内含子    内含子    
真实 

序列   

预测 
序列   

外显子    外显子    
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DNA 编码序列的预测结果造成不同的影响，因此在建模的第一步我们需要确定

对 DNA 序列进行映射的方法，本文中，我们主要对比采用 Voss 映射，Z-curve
映射，以及复数映射时基因预测的效果。 

复数映射 

复数映射假设表示碱基的三维四面体向量参数是+1 或-1，通过把基本四面

体投影到一个选定的平面，生成的映射维数可以进一步降低为二维，即

1A j  ， 1C j   ， 1G j   和 1T j  。复数映射反映出碱基的一些数学

性质。例如，根据实轴对称，表现出 A-T 和 C-G 配对的互补原则，嘌呤-嘧啶

配对（即 A-C，G-T）具有相同的虚部。复数映射可以把 DNA 字符串转换成一

条或四条序列。 
文献[3]中指出复数映射中噪声干扰严重，无法直接判别外显子的位置。其

效果明显不如 Voss 和 Z-curve 映射的效果。由上文可知 Z-curve 和 Voss 具有相

同的频谱图。因此，在本文提出的模型中采取的数值映射方式是 Voss 映射。 
c) 滑动窗口的选择 

    本文对 A题附件 Genes100第一个 DNA 片段数据进行不同滑动窗口长度的

DFT并绘制频谱图如下图 3-6所示.不同滑动窗口长度频谱图，自上而下滑窗长

度分别为
L L L 4L 8L L
10 6 2

，，， ， 和 ；L为平均外显子长度。 

 

图 3-6不同滑动窗口长度的 DNA 片段的 DFT频谱图 

由图 3-6可以看出，使用短窗口让频谱振荡加剧，这会使很多内含子序列

被错误判定为外显子序列。而使用长窗口，短的外显子将无法捕获。因此一个



19 

合适的滑动窗口长度将对基因识别产生比较大的影响，结合实验的数据，本文

提出两个经验性的滑动窗口长度选择策略。 

策略一：设定滑动窗口长度 M 为
L[ 2L]
2
， 之间的一个值，L为平均外显子长度。 

策略二：使用不同窗口长度进行滑动 DFT频谱，然后对频谱进行加权平均。 

d) 滤波处理 

平滑滤波 

滑动窗口频谱曲线图(以信噪比 SNR 为纵轴)呈现高频震荡，直观上表现为

频谱的“毛边”，这将会影响之后基因识别算法的判断，这里使用平滑滤波预处

理。平滑预处理算法可以简单描述成对于滑动窗口频谱曲线的每一点使用其相

邻 K点(包括该点)的信噪比(R)的均值替代为该点的信噪比。 

滑动窗口频谱为: ( ) n 1 2 N,
3
M

R n M； ， ，， 为滑动窗口长度  

使用平滑处理的滑动窗口的频谱曲为： 

N21n/)
3

;()
3

(
2

1

2
1

，，，；  







K
M

iR
M

nR

k
n

k
ni

 

下图 3-7 是针对附件 Genes100 第一个 DNA 片段数据的滑动窗口频谱曲线

平滑处理结果，K 取不同值的结果对比: 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

图 3-7 DNA 片段滑动窗口频谱曲线平滑处理结果 

由上图 3-7可见，滑动平滑滤波很好地平滑了频谱曲线，消除了频谱毛边，

合适的 K值(譬如 K=21)不但很好地消除了频谱的毛边，也很好的保持了频谱的

低频轮廓。这将对基因识别算法的准确性产生积极意义。 

随机噪声抑制 

由于 DNA 序列随机噪声的影响，频谱的特征会不同程度上被削弱或淹没。
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因而抑制背景噪声可以成为提高基因算法准确率的一种有效手段，本文提出一

种滤波算法抑制序列随机噪声以增强频谱特征。 
注意到外显子在 N/3 出现频谱峰值而内含子没有这样的特征，因而在滑动

窗口频谱曲线图滑窗滑动到外显子区域时往往会出现 SNR 峰值。基于这样的事

实，如果对整个 DNA 的 N/3 中心频率进行陷波处理，将可以剥离出噪声序列。

再对 DNA 序列和噪声序列进行滑动窗口 DFT，所得 SNR 结果之差可以认为是

抑制噪声后的信号功率的信噪比。算法流程如下。 
 
 
 
 

DNA 序列 x(n) 
 
 
 

图 3-8.背景噪声抑制算法流程 

算法中的陷波滤波器可以使用二阶 Notch滤波器，针对附件 Genes100第一

个 DNA片段数据的随机噪声抑制结果如下。 

下图 3-9是 Genes100第一个 DNA片段数据频谱结果，虚线框为外显子位置，

图 3-9 中图 1 为原始滑动窗口 DFT 频谱图(窗口大小设置为 200)，图 2 为抑制

噪声算法处理后的滑动窗口 DFT 频谱图，图 3为图 2经平滑处理后的频谱图。 

 

由图 3-9 可以看出，结合滑动窗口长度的合理选取以及平滑处理，该算法

有效抑制了背景噪声，并保留了 SNR 峰值特征，这将为后面的基因识别算法提

序列映射

(如 voss) 

滑动M窗

口 DFT 

陷波滤波

器 ( 中 心

频率 N/3) 

滑动 M 窗

口 DFT 

)
3

( M
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)
3

( M
nR ；  

+ 

_ 

图 3-9 DNA片段数据频谱结果 

      (注:图 1，图 2，图 3为图中依次从上到下的 3个子图) 
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供了易于进行准确识别的频谱。 

e) 基因识别算法 

选择合适的序列映射、合适的滑动窗口长度并进行噪声抑制滤波和滑动平

滑之后将得到比较好的可供进行基因识别的算法的 SNR 频谱。基因识别算法将

根据得到的频谱识别出对应的外显子和内含子区域。通常使用 EPND 算法(由
Yin 和 Yau 于 2007 年提出)。 
EPND 算法简述如下 

1. 计算 SNR曲线中每个位置的斜率，公式如下： 

( ) ( 50)SL(i)= , 51,52 ,
50

SNR i SNR i
i N

 
             (3-40) 

若在位置 i 处的斜率SL(i) 0 ，且 0 0SNR(i) ( SNR )R R 为 阈值 ，则判定此

位置的核苷酸为外显子，否则，判定为内含子。 

2. 消除假阳性和假阴性：若外显子区域长度少于 50bp1，且左右两边都有内

含子，这个区域就判定为内含子区域。另外，若一个内含子区域长度小

于 50bp，且夹在 2个外显子中间，这个区域就判定为外显子区域。 

 

由于 EPND 算法对长 DNA 序列预测正确率不高，尤其是当一个外显子跟

着一段很长外显子的时候，外显子序列往往不能被很好地预测。鉴于此本文对

EPND 算法进行了一点改进，改进后的 EPND 算法被实验证明可以更准确地预

测外显子和内含子。 
改进的 EPND算法简述如下: 

1. 将 DNA 序列分割成 2000bp 的子序列。 

2. 将每一个 2000bp 的子序列等分成 k 段，这将产生 k+1 个端点

1 2 K+1P P , ,P，
。 

3. 对子序列每一段 i K+1[P P ] i=1 2 K， ， ，， ， 使用 EPND算法；单个核苷酸将

被多次计算，如果在大多数的计算中，某一个位置核苷酸被预测为属于

外显子区域则将该核苷酸判定为外显子核苷酸，反之判定为内含子核苷

酸。 

为比较不同k值情况下改进的EPND的效果，使用本文提出的算法对Genes100

中包含的 92个 Mus musculus的 DNA 序列进行预测，并对预测结果求平均 nS ,

平均 pS 和平均 AC ，值如下表所示: 

 

 

 

 

                                                        
1 EPND算法忽略长度小于 50bp 的外显子，这样处理带来的误差并不大，因为已

经被大量实验验证长度小于 50bp 的外显子非常少(Long et al.,1995;Deutsch 

and Long，1999). 
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表 3-4 改进的 EPND与 EPND的比较 

基因识别算法 平均 Sn 平均 SP 平均 AC  

DFT2+EPND 69.37% 95.06% 82.21% 

DFT+改进的 EPND(k=2) 68.56% 94.17% 79.36% 

DFT+改进的 EPND(k=4) 72.54% 95.22% 83.88% 

DFT+改进的 EPND(k=6) 69.60% 94.54% 82.07% 

DFT+改进的 EPND(k=8) 67.80% 94.20% 81.00% 

由表 3-4数据可以得到以下结论： 

a） 改进的 EPND比 EPND 的效果要好。 

b） 在 k=4的情况下，改进的 EPND的效果最好。 

f) 算法评估 

使用本文提出的基因预测算法对 Genes100中包含的 92个 Mus musculus的

DNA 序列进行预测，并对预测结果求平均 nS ,平均 pS ,平均 AC ，值如下表所示: 

表 3-5 Genes100中 92个 Mus musculus的 DNA 序列预测结果指标的平均

值 

由表 3-5 中的数据可以看出在 DFT 上增加抑制背景噪声滤波使用改进的

EPND的预测算法能够显著的提升预测结果的敏感度，同时也能够提供预测结果

的特异性。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

                                                        
2 实验中 DFT均指滑动窗口 DFT,并固定窗口长度 M=200 

基因识别算法 平均 Sn 平均 SP 平均 AC  

DFT+EPND 69.37% 95.06% 82.21% 

DFT+改进的 EPND 72.54% 95.22% 83.88% 

DFT+滤波+改进的 EPND 81.25% 96.30% 88.77% 
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3.3.3 基因识别算法流程 

使用本文提出的基因识别算法预测 DNA 序列编码区的流程如下图 3-10所

示： 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 

图 3-10 本文基因识别算法识别基因流程 

3.3.4 对六个未注释的 DNA 序列编码区的预测 

使用本文中提出的基因预测算法预测 A 题中 genes6 中的六段未标注 DNA
序列的编码区域。预测的结果如下表 3-6至 3-11所示。图 3-11至 3-16中两个

子图从上至下称为图 1，图 2。图 1是基于背景噪声抑制的 SNR 频谱，图 2是在

图 1 的结果上使用平滑滤波得到的 SNR 频谱。预测出的外显子区域在图中使用

虚线框框出。 

第一段的未知 DNA 序列预测结果 

 

图 3-11是对 genes6中第一段 DNA序列的预测，预测的结果如下表所示： 

表 3-6 对 genes6 中第一段 DNA序列的预测结果 

外显子(共 6个) 开始位置 结束位置 

第 1个 1099 1569 

第 2个 2415 2497 

第 3个 2693 2885 

第 4个 3204 2265 

第 5个 3708 3833 

第 6个 4456 4680 

 

 

 
图 3-11 对 genes6 中第一段的编码区预测结果 
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图 3-11是对 genes6中第一段 DNA序列的预测，预测的结果如下表所示： 

表 3-6 对 genes6 中第一段 DNA序列的预测结果 

外显子(共 6个) 开始位置 结束位置 

第 1个 1099 1569 

第 2个 2415 2497 

第 3个 2693 2885 

第 4个 3204 3365 

第 5个 3708 3833 

第 6个 4456 4680 

 

第二段的未知 DNA 序列预测结果 

图 3-12 对 genes6中第二段的编码区预测结果 

图 3-12是对 genes6中第二段 DNA 序列的预测，预测的结果如下表所示： 

表 3-7 对 genes6 中第二段 DNA 序列的预测结果  

外显子(共 7个) 开始位置 结束位置 

第 1个 1295 1406 

第 2个 3387 3565 

第 3个 3903 4007 

第 4个 4114 4319 

第 5个 4691 4747 

第 6个 5589 5687 

第 7个 5793 5957 
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第三段的未知 DNA 序列预测结果 

图 3-13 对 genes6中第三段的编码区预测结果 

图 3-13是对 genes6中第三段 DNA 序列的预测，预测的结果如下表所示： 

表 3-8 对 genes6 中第三段 DNA序列的预测结果 

外显子(共 6个) 开始位置 结束位置 

第 1个 1278 1411 

第 2个 1533 1845 

第 3个 2485 2653 

第 4个 2736 2901 

第 5个 3038 3277 

第 6个 3628 3755 

 

第四段的未知 DNA 序列预测结果 

图 3-14 对 genes6 中第四段的编码区预测结果 

图 3-14是对 genes6中第四段 DNA 序列的预测，预测的结果如下表所示： 
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表 3-9 对 genes6 中第四段 DNA 序列的预测结果 

外显子(共 7个) 开始位置 结束位置 

第 1个 1559 1643 

第 2个 2608 2756 

第 3个 2834 3004 

第 4个 3078 3495 

第 5个 4797 4971 

第 6个 5045 5271 

第 7个 5474 5658 

 

第五段的未知 DNA 序列预测结果 

图 3-15 对 genes6 中第五段的编码区预测结果 

图 3-15是对 genes6中第五段 DNA 序列的预测，预测的结果如下表所示： 

 

表 3-10 对 genes6 中第五段 DNA 序列的预测结果 

外显子(共 4个) 开始位置 结束位置 

第 1个 2944 3360 

第 2个 6964 7101 

第 3个 7912 8302 

第 4个 13775 13951 
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第六段的未知 DNA 序列预测结果 

图 3-16 对 genes6 中第六段的编码区预测结果 

图 3-16是对 genes6中第六段 DNA 序列的预测，预测的结果如下表所示： 

 

表 3-11 对 genes6 中第六段 DNA 序列的预测结果  

外显子(共 6个) 开始位置 结束位置 

第 1个 305 390 

第 2个 1180 1261 

第 3个 1357 1457 

第 4个 2373 2468 

第 5个 2559 2669 

第 6个 4753 4842 

 

3.4. 问题四 延展性研究 

3.4.1 其他特征指数探究 

本文主要围绕频谱分析展开的，其主要判别指标是频率或信噪比，但这样的

方法却可能存在固有缺陷，譬如虽然本文的基因识别模型在测试中表现优异，

但对于极短编码外显子(<50bp)事实上是无法被有效识别的，这一方面是由EPND

算法的导致的，但从问题 2 的求解过程以及问题 3 的实验研究中我们却可以深

刻地感受到对于几段编码外显子，其频谱往往不具有显著特征，下面就结合一

些文献给出一些其他的特征指数。 
a.密码子使用频率 
基因在编码生成蛋白质的过程中，每三个碱基组成一个密码子，转换成一个

氨基酸。碱基包含A、T、C 和G 四种，氨基酸包含有20 种。因此，密码子共

有4×4×4=64 种不同的组合对应20 种不同的氨基酸。对于一条基因编码序列，

假设长度L 为3 的整数倍，将每三个相连的碱基作为一个密码子，统计出各个密

码子的数量，比如密码子AAA 的个数记作 AAAn ，则该密码子的使用频率为

3 AAA
AAA

n
f

L
 ,定义密码子使用频率特征向量为 1 ( )RF f ，其中R属于密码子集合，
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{ , , , , , ,..., }R AAA AAC AAG AAT ACA ACC TTT 。 

b.碱基组成成分 
对于DNA 序列中不同的片段，编码区和非编码区中所包含的碱基成分是不

相同的，根据生物学理论可知蛋白质编码区中的C、G 含量较高，而非编码区中

的A、T 含量较高。因此，分析A、T、C 和G 的含量是一个非常重要的统计特

征。对于DNA 序列S={A，C，T，A，G，A，T，A，C，G，…}，长度为L，

其中碱基A 的个数为 An ,其他三种碱基的个数分别为 Cn Gn 和 Tn ，则四种碱基对

应的含量可表示为 , , ,A A C C G G T TP n L P n L P n L P n L    ,把由碱基成分组成

的向量 2 ( )A C G TF P P P P 作为一个统计特征。 

c.碱基位置的相对性 
碱基组成成分只反映了碱基的百分含量，没有体现碱基出现的周期性，即碱

基出现位置的相关性。对于DNA 序列S，长度为L，其中碱基A 出现的位置分别

记做  ,1 ,2 ,3 , 1 ,, , ,..., ,1 , [1, 1]A A A A A n A iK k k k k k L i n     。如果取相连的两个位置之

间的差 , , 1 , , [1, ]A i A i A ih k k i n   ，这个差值体现了该碱基出现位置的相关性。 

定义  ,1 ,2 ,, ,..., ,...R R R R iH h h h ，其中 [1, ], { , , , }i n R A C G T  , RH 的二阶中心矩

为: 

 
2

,
1

1
1R

n

H R j R

i

V h h
n 

 

 其中 ,

1
/ , { , , , }

n

R R i

i

h h n R A C G T


  ，定义特征向量

 3=
A C G TH H H HF V V V V 。 

上述三种与基因相关的特征量均与外显子的长度没有明显的关系。我们知道

基因的外显子具有周期3的性质，对于长序列的外显子此性质较为明显，对于短

序列的外显子则不明显，利用延长打乱傅利叶方法计算基因序列功率谱在N/3处

的幅值      , ,3 3 3x y z
N N NP P P 作为算法中的统计特征量。定义特征向量

      4 log[ ] log[ ] log[ ]3 3 3x y z
N N NF P P P 。 

对于上述 1 2 3 4, , ,F F F F 四种特征向量，可以使用Fisher分类器，神经网络，SVM

等分类方法识别基因外显子，通过训练样本算出4个特征向量，并利用这些数据

训练统计判别函数，再利用该判别函数来识别未知的DNA序列。 

由于 1 2 3, ,F F F 均不受外显子的长度的影响，因此使用上述四种特征向量基于

统计学习方法的算法均能够克服短的编码序列可能不具有频谱3周期的问题。 
3.4.2 基因突变的探测和发现 

基因突变的形式包括 DNA 序列中单个核苷酸的替换和删除或插入。无论对
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于外显子还是内含子，单个核苷酸的改变都能影响 DNA 编码性质。故有时候

单个核苷酸的突变对整个 DNA 序列编码影响很大。正因为如此，能否掌握预

测基因编码序列突变情况的方法，对人类未来了解自身进化等方面有着里程碑

式的意义。然而仅仅根据频谱和信噪比来定为基因编码序列中可能存在的突变

可能比较困难。 
本文提出了一种借助标准基因库基于频谱差异的方法比来探测基因的突

变。这种方法将单个的核苷酸改变扩散为频谱中 M 个点的变化，从而可以使用

基因检测识别算法检测出来。如下图 3-17，当滑动窗口(窗口长度为 M)滑过突

变核苷酸点(设坐标序号为 P)时，在 SNR频谱上[P-M/2,P+M/2]频段都将受到突

变的扰动而发生改变。 

 

 

 
 

    
 
 

图 3-17 DNA 序列中单个核苷酸变化 
如上图 3-17 所示，当检测某个 DNA 片段时时，将待测片段频谱与标准库

对应片段 DNA 频谱作差值。这时候相当于噪声被抑制而突变信号特征被凸显，

这样就可能使用之前的基因识别算法检测出这一段突变频谱的起始点 1x 和终点

2x  (类似于一段外显子片段)而其中点就是突变点 P。 

4.模型总结 

模型的优点 

由于随机背景噪声等原因的影响，使得很多基因识别算法准确率偏低，本

文建立的基于背景噪声抑制和频谱平滑的 SNR 频谱预处理模型，经过预处理后

的频谱不仅大幅度抑制了背景噪声，同时保留了 SNR 频谱的模式特征。在编码

序列识别上，本文对经典的 EPND 预测算法进行了改进，使用改进的 EPND 算法

对经过预处理后频谱进行基因识别，实验结果显示这种基因识别模型具有优异

的基因识别性能。 

模型的缺点 

本文主要围绕频谱分析展开的，其主要判别指标是频率或信噪比，但这样

的方法却可能存在固有缺陷，譬如虽然本文的基因识别模型在测试中表现优异，

但对于极短编码外显子(<50bp)事实上是无法被有效识别的，这一方面是由EPND

算法的导致的，另一方面极短编码外显子频谱往往不具有显著特征，由于时间

仓促，这方面没有做非常深入的探究。 

窗的宽为 M 

DNA 序列 

突变点 P 
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