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CLASSIFICATION DES CNV 



Consultation de bases de données : DGV, 

ClinVar, OMIM….

Consultation de la littérature

LA RÉANALYSE DES VOUS 

nécessité de développer un outil d’aide à 

l’interprétation pour augmenter la rapidité de 

traitement des dossiers



 Revue de la littérature et tests des outils existants :

AnnotSV, Classify-CNV, Franklin et X-CNV

 Réflexion autour d’un arbre décisionnel

 Collection des données de CNV issues du laboratoire de

génétique : 158 pathogènes/20000 bénins anonymisés et

format .bed

 6 dossiers VOUS réanalysés manuellement :

1er test de validation

MÉTHODE 



DATATHON 



 Développement d’un 

modèle type random forest 

(sur nos données)

 Limites : 
• Déséquilibre des datas

• Faible puissance discriminative

 Création d’un outil à partir 

des bases de données

Datathon : 2 groupes 



Création d’un nouvel outil

CNV-Hub
 Intégration d’une liste de CNV récurrents (PIEV)

 Possibilité de choisir un organe cible

 Interrogation de la base de données PubMed

 Intégration du modèle X-CNV (ML: XGBOOST)

 Codage en python et en « open source »
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 Le test de nos données: 

 Sur les 150 bénins testés : 0 discordance contre 1 pour
X-CNV (SMN1/SMN2)

 Sur les 158 patho testés : 1 discordance (KBG) contre 0
pour X-CNV et 6 classements issus de notre liste
nationale (6 erreurs pour X-CNV)

 Test de validation sur 6 VOUS réanalysés :

 0 erreurs contre 0 pour X-CNV

RÉSULTATS 



 Création d’un outil de classification :

 incorporant un modèle d'IA préexistant

 permettant de choisir un organe cible

 interrogation des bases de données

 un lien PubMed sur chaque gène OMIM

 suivi des recommandations nationales

CONCLUSION 



 Etablir un score en fonction des critères

Achropuce.

 Réanalyse des 180 VOUS en attente et

comparaison avec les autres outils.

PERSPECTIVES 





Toute l’équipe du Datathon !
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