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L'Echo

A Bruxelles, les maladies rares sont
pistées grace a I'intelligence artificielle

Un algorithme permet
d’identifier les causes
génétiques poten-
tielles de quelques
maladies rares.

CHRISTIAN DU BRULLE

a bioinformatique et l'intelli-

gence artificielle ont le vent en

poupe a Bruxelles. Les cher-

cheurs de 'ULB et de la VUB, ras-

semblés au sein de I'Institut in-

teruniversitaire de
bioinformatique de Bruxelles (IB2), vien-
nent de mettre au point un nouvel algo-
rithme fascinant. Il est capable d’identifier
les causes génétiques potentielles de
quelques maladies rares ou au contraire
(cela fonctionne dans les deux sens) de pré-
dire I'impact de combinaisons de variations
génétiques sur le risque de développement
de certaines pathologies.

«lls'agit en effet d’un outil prédictif, indique
le Pr Tom Lenaerts, de 1'IBz. Cet algorithme
vient de faire 'objet d’une publication dans les
Annales de I'Académie nationale (américaine)
des Sciences (PNAS). Il s'agit d’un outil d’intel-
ligence artificielle qui permet d'identifier, a par-
tir d'une analyse informatique, des combinai-
sons de variants génétiques potentiellement d
lorigine de maladies rares.»

Quand on parle d'intelligence artificielle
dans le domaine de la bicinformatique, on
pense immanquablement i l'analyse de gi-
gantesques bases de données. «Dans notre
cas, nous avons travaillé sur une base de don-
nées élaborée par notre propre instituts, sou-
ligne le Pr Lenaerts. La base de données
DiDA (Digenic Diseases Database) a été mise
au point en 2015. Elle porte sur 54 maladies
orphelines pour lesquelles 258 combinai-
sons digéniques ont été identifiées,

Une fiabilité de 95% a 99%
Retour au nouvel algorithme. 1l a été co-
conqu en collaboration avec le Pr Guillaume

Smits, du Centre de génétique humaine de
I'ULB a I'hépital Erasme et de Phopital uni-
versitaire des enfants Reine Fabiola. Une sé-
rie de jeunes chercheurs ont également été
mobilisés par ce projet 3 Bruxelles et A Lou-
vain. Baptisé VarCoPP (acronyme de «Va-
riant Combinations Pathogenicity Predic-
tor»), «enctre nouvel outil permet donc de
prédire plus finement la ‘pathogénéicité’ d'une
combinaison de variants identifiés dans une
paire de génes, reprend le Pr Lenaerts, Aupa-
ravant, les chercheurs disposaient d'outils
plus rustiques. «La présence d'une mutation
dans un géne donne bien siir certaines indice-
tions sur le risque éventuel de développement
d’une maladie. Pour la premiére fois, notre al-
gorithme permet de prédire Uimpact des com-

binaisons de variations génétiques sur le dével-
oppement de maladies rares.»

Si 80% des maladies rares sont géné-
tiques, prédire qu'un variant dans le gé-
nome d'un patient est la cause d'une mala-
die reste une tiche complexe pour les
cliniciens, rappellent [es deux universités
bruxelloises (ULB et VUB). Quand il s'agit
de prédire si une combinaison de variants
dans des genes différents est pathogéne et
induit une maladie rare, cela devient expo-
nentiellement plus difficile. C'est cependant
cette une étape nécessaire pour améliorer
les diagnostics génétiques qui est au-
jourd’hui franchie.

Les chercheurs ont vérifié l'efficacité de
prédiction de VarCoPP sur leur base de don-
nées DIDA. Ils ont ensuite testé leur outil
sur 23 autres combinaisens pathogénes,
pour enfin isoler les prédictions les plus si-
gnificatives. «Elles sont fiables entre g5 et
99%», indiquent-ils,

L'équipe tente aujourd’hui d'utiliser ces
résultats pour trouver les fondements gé-
nétiques de maladies rares chez des pa-
tients pour lesquels aucune cause n'a pu
étre déterminée. «Un autre défi pour 'avenir
portera aussi sur la multiplication du nombre
de génes étudiés et du nombre de leurs mutati-
ons, afin de rendre notre méthode encore plus
robustes, conclut Tom Lenaerts. Par exemple
dans les troubles du spectre de l'autisme
ou encore de I'épilepsie ol des centaines
de génes sont potentiellement concernés.

QUAND L'ORDINATEUR
REMPLACE LA MEDECINE

Les avancées bruxelloises s'inscrivent
dans un vaste mouvement internatio-
nal ol Fintelligence artificielle vient
épauler les médecins dans leurs diag-
nostics, 'élaboration de traiterments
personnalisés ou encore le pronostic
de guérison de leurs patients.

Un domaine est particuliérement
dynamique dans ce secteur: limage-
rie médicale.

Deux avancées récentes illustrent
cette valeur ajoutée pour la méde-
cine, En Allermmagne, une forme d'intel-
ligence artificielle a surpassé des der-
matclogues pour distinguer a partir
de photos des grains de beauté
bénins de lésions cutanées (Annals of
Oncology). En France, ce sont les
équipes de I'tnserm (Institut scienti-
fique pour |a recherche médicale) qui
ant développé un programme capa-
ble de localiser et de diagnostiquer
différents types de tumeurs céré-
brales par analyse d'images d'\RM.
«Ces analyses ont montré des résui-
tats de haute fiabilité avec 100% de
localisations exactes et plus de 90%
de diagnostics corrects du type de
tumeurs», rapporte I'ilnserm. cDB

«Pour la premiére
fois, on peut
prédire

impact de
combinaisons de
variations
génétiques surle
développement
de maladies
rares.»
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