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Contexte : MOC et aide au diagnotic

Les maladies osseuses constitutionnelles (MOC) constituent un groupe hétérogéne de 461
maladies rares comprenant des dysostoses osseuses et des ostéochondrodysplasies [1]. Elles
représentent 18,4 % de toutes les anomalies congénitales entre 2011 et 2017 signalées aux
registres européens d'anomalies congénitales [Centre collaborateur de I'OMS pour la
surveillance des anomalies congénitales. Rapport de surveillance annuel. Rapports EUROCAT.
2020]. Le diagnostic exact de ces maladies peut étre réalisé dans moins de 50 % des cas par
une échographie prénatale [2]. Outre le diagnostic exact, il est essentiel d'établir le pronostic
vital et fonctionnel le plus précis possible pour le feetus, afin de fournir un conseil prénatal
approprié aux parents et d'orienter les investigations génétiques.

Les données sur ces pathologies rares sont éparses et hétérogenes. Actuellement, aucun
modele ne permet de représenter I'ensemble de ces pathologies (y compris leur phénotypes
prénataux) pour en assurer une caractérisation précise, indispensable au raisonnement
médical et au développement de méthodes d'aide au diagnostic en l'imagerie foetale.

Nous avons développé un outil intelligent pour I'assistance des opérateurs en échographie,
guelles que soient ses compétences, et qui a été validé pour les grossesses précoces [3, 4]. Le
projet Smart Ultrasound in Obstetrics and Gynecology (SUOG) [5] étend cette approche aux
anomalies feetales, y compris les troubles osseux. Cet assistant repose sur un raisonnement
automatisé basé sur une base de connaissances informatisée, validée par des experts et
couplée a la reconnaissance d'images. Cet assistant suggere a l|'opérateur les vues
échographiques a réaliser afin d'identifier les signes (ou phénotypes) nécessaires au
diagnostic, afin de lui proposer un protocole personnalisé d’acquisition et d’interprétation
d’images.

Nous présenterons lors de cet EPU les principes de conception de I'outil et les étapes et de
sa validation appliquée aux MOC.

Conception d’'un modéle informatique pour les MOC

La liste des pathologies osseuses couvertes a été établie a partir de la classification
radiographique pédiatrique décrite par Le Merrer [7]. Cette liste a été étendue pour inclure
les maladies décrites dans des ouvrages de référence [8, 9] et des ressources pédagogiques
du Dipléme universitaire d'échographie fcetale et du Dipléme universitaire de médecine
foetale [10].

Les signes ont d'abord été identifiés a partir des ouvrages de références [8, 9]. Dans un
deuxiéme temps, nous avons complété les signes manquants nécessaires a la description des
pathologies, a partir des données de la littérature apres une recherche PubMed : « Skeletal
dysplasia, Prenatal Diagnosis, Osteochondrodysplasia, Ultrasonography, Ultrasound,



Dysostosis » puis a partir de la Human Phenotype Ontology (HPO) [https://hpo.jax.org/app/]
pour chaque pathologie..

Pour chaque terme (et synonyme), une recherche manuelle a été utilisée pour enrichir ces
annotations avec des références externes aux codes OMIM (Online Mendelian Inheritance in
Man), aux codes ORDO (Orphanet Ontology of rare diseases), aux concepts du métathésaurus
Unified Medical Language System (UMLS), aux codes du thésaurus des Medical Subject
Headings (MeSH) et aux codes du Genetic and Rare Diseases Information Center (GARD).

La représentation formelle et explicite de ces concepts est réalisée dans un modeéle
sémantique hiérarchique (une ontologie) comprenant des relations et des propriétés pour
relier les signes, les vues échographiques et les pathologies. La génération de I'ontologie du
domaine des maladies osseuses constitutionnelles sous une forme computationnelle, en
langage OWL, a été réalisée a partir de I'ensemble des données collectées manuellement
(données tabulaires). L'ontologie résultante est centrée sur les signes : toutes les
connaissances représentées ont des relations avec eux.

L'ontologie résultante couvre 149 maladies osseuses constitutionnelles et 1903 signes
échographiques associés. Cette ontologie de domaine des MOC constitue une partie de
I'ontologie SUOG.

Validation du modeéle d’aide au diagnostic pour les MOC

La validation du systeme a été effectuée a la fois sur une sélection de cas de MOC adressés a
un centre expert prénatal et sur une série de cas de maladies osseuses prénatales rapportés
dans la littérature des 10 derniéres années. La sélection des cas publiés a été effectuée par
une revue de littérature des publications de rapports de cas dans PubMed, entre janvier 2010
et décembre 2020 (cases reports indexés par "pregnancy” et "ultrasound" et "bone disease",
en anglais).

L’analyse des 26 cas de notre centre, correspondant aux 8 MOC les plus fréquentes, a montré
que le systéeme a suggéré le bon diagnostic dans tous les cas. L’analyse des 100 cas prénataux
de MOC rapportés dans la littérature correspondait a 48 pathologies différentes. Le systeme
a suggéré le bon diagnostic dans plus de 90 % des cas, et il était unique dans plus de 50 % des
cas.

SUOG - Smart Ultrasound in Obstetrics and Gynecology Project.

Website : www.suog.org.
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