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Recherche d’information dans les données cliniques et omiques du DPI

> Accéder directement aux données omiques et cliniques d'un
patient au sein du DPI : mutations génétiques, anomalies
chromosomiques, anomalies dans |'expression de genes ou
protéines

» Plusieurs applications :
A i Résultats 9
ge[womllque.pelrsonnelle,

thérapies ciblées, — &
diagnostic & prévention personnelles ﬁ

» Concevoir un modele
générique des données el s

> VISU3|IsatI0n et recherche d'information @
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(visée recherche)
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Recensement des données cliniques et omiques

Niveau |: Données brutes
Fichiers BAM, fichiers Affymetrix CEL

Niveau 2 : Données normalisées
Données normalisées par échantillon

barcode chromosome  start stop
num.mark seg.mean
TCGA-02-0001-01C-01D-0185-02 1
554267 72533855 6384 0.0456
TCGA-02-0001-01C-01D-0185-02 1

TCGA 020001 010 010-0185.001 Niveau 3 : Données interprétées
72602596 74674719 93 0.0994 , ., , ,
Tasanast 74677550 20, 03621 Données normalisées agrégées

TCGA-02-0001-01C-01D-0185-02 1
74885003 74952060 7 -0.6845
TCGA-02-0001-01C-01D-0185-02 1
74961517 75110250 10 -0.3235

TCGA-02-0001-01C-01
D-0185-02 1 . .. A
S54207 (12533855 Niveau 4 : Régions d'intérét
TCGA-02-0001-01C-01 . . . . y s .
Dots0z 1 Association quantitative d'échantillons
72550247 72568008 2
1.2471
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Modélisation des données cliniques et omiques
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Intégration et sources de données

» The Genome Cancer Atlas (TCGA) Level 3 pour les variants
du nombre de copies et les données quantitatives (expression,
méthylation)

» CHU de Rouen pour les variants et insertions/délétions

» 9 études omiques ont été intégrées dans notre entrepét :
analyses d’expression, hybridation génomique comparative,
méthylation d’ADN, et plus de 25 000 variants

» Données de référence intégrées dans le portail terminologique
de PlalR :

= Description des génes, protéines, phénotypes pour enrichir les
données récoltées

= Mise a jour réguliere, mensuelle ou quotidienne

= Protéines : Uniprot/Swissprot

= Genes : NCBI Gene, Gene Ontology

= Phénotypes : Online Mendelian Inheritance in Man (OMIM)
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Interface de visualisation et interrogation

Recherche dans les dossiers 38 entrées trouvées en 331 s (moteur=027 5)

OK | Ves recherches

v Détails Variants (35)
Utilisez Ctrl-Espace pour voir les propositions de mots résenvés Items per page: (50~ Page: [1] /1 Filtre
1 variant( - Patient | Position Géne | Catégorie | Type de région | Codon de référence | Codon muté | 1d DBSNP | NM de référence ¥
2 gene( 580 48UTGIT  TEC NA Intron 1ST3244490 NV
: P e i"tissue regtneration” 33 M30509  FGF10 NA Intron 152290070 NM_004465
s ) 1663 48169769 TEC NA Intron 157689953 NM_003215
: ) 1467 139405154  NOTCH1 Synonym Exon aee eeT rs11574895  NM_017617
7 ) 1970 139396919  NOTCH1 Missense Exon CCG CTG NM_017617
1597 139405630  NOTCH1 NA Intron 1s11574894  NM_017617
1998 139413097  NOTCH1 Missense Exon ACC cce NM_017617
EE73 139405584  NOTCH1 NA Intron NM_017617
1093 77256713 PTPN12 Missense Exon ACA GCA 153750050 NM_002835
. 216 116660813 APOAS NA 3UTR 15619054 NM_052968
@ 1858 116661488  APOAS Missense Exon GTG ATG 153135507 NM_052968
178 155029440  ADAM15 Synonym Exon ACC ACA NM_207197
Recherche de patients par identiants 185 155033308 ADAMIS Synonym  Exon G A 1$11589479  NM_207157
Aide 253 95887154 NINJ1 NA 3UTR 1513298119 NM_004148
110 95887178 NINJ1 NA 3UTR NM_004148
1108 139405750  NOTCH1 NA Intron NM_017617
%3 datesTST  TEC Synonym  Exon TAC T 1516861083 NM_003215
1616 95887320 NINJI Missense  Exon ace Gac 152275848 NM_004148
1199 139410424 NOTCH1 NA Intron 153125006 NM_017617
81 195300676  APOD NA Intron 151568566 NM_001647
470 40069725 TXK NA Intron 159996535 NM_003328
1889 48115264 XK Missense Exon CcGT CAT 157658300 NM_003328
1864 155026942  ADAM15 Missense Exon AAG ACG 156427128 NM_207197
1579 6527143 PRKCQ Missense Exon cce cT6 152236379 NM_006257
1289 51466788 KLK6 Missense Exon CcT6 cc6 NM_002774
1685 97892119 cPQ Missense Exon ATG ATA NM_016134
509 124091135 GSN NA Intron 15306771 NM_000177
398 51465096 KLK6 Synonym Exon cT6 cTc 51701950 NM_002774
1236 77200392 PTPN12 NA Intron 1517156183 NM_002835
1290 13939163  NOTCH1 Synonym  Exon cac GAT 152229974 NMLO17617
1750 139402663  NOTCH1 NA Intron 153124597 NM_017617
1582 139407452 NOTCH1 NA Intron 53812608 NM_017617
126 139413908  NOTCH1 Synonym Exon cce CCA 152229975 NM_017617
132 67147 CONBY Synonym  Exon e A 1s1126761  NM_031965
1821 45664327 GATM Synonym  Exon A cia 1s1145085  NM_001482
&) Exporter
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Indexation multi-terminologique de documents bio-médicaux

» ECMT = Extracteur de
Concepts
Langage naturel Multi-Terminologique
» Exploite les terminologies
intégrées dans le portail

terminologique de PlalR

« sepsis d’origine non connue »

ECMT -
Extracteur de concepts multi- » ldentifier des concepts dans

terminologique des documents non
\ structurés
>

Concepts identifiés

Intérét pour la recherche
! d’information dans les
documents médicaux non
sepsis origine inconnue, CIM-10 B99 ;
sepsis, MeSH D018805 structurés comme les
compte-rendus de séjours

hospitaliers ou d’'examen
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Indexation multi-terminologique de documents bio-médicaux : Méthodologie

» Exploitation de multiples systemes d'organisation des
connaissances (SOC) biomédicales (portail PlaiR) incluant :
MeSH, ATC, CCAM, ICD10, Medline Plus, SNOMED Int., CISMeF,
CISP2, LPP, FMA, Gene Ontology, NCBI Gene, Uniprot/Swissprot KB,
HPO, HRDO, OMIM, ICNP, LOINC, MedDRA, NCIT, Pascal. ..

» Extraction basée sur I'algorithme du sac de mots couplé a la
reconnaissance de motifs.

» Prioritisation : quand plusieurs concepts similaires sont
identifiés, seul le concept le plus pertinent est conservé en
fonction de son type sémantique par analyse combinatoire et

ensembliste (réduction du bruit).
» Un web service REST/SOAP produit une réponse XML
contenant :
= les positions de début et fin du groupe de mots;
= le concept identifié;
= son identifiant;
= le(s) type(s) sémantique(s) UMLS correspondant(s);
= la spécialité médicale.
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Evaluation de I'indexation multi-terminologique : challenge CLEF 2016

» Evaluation réalisée sur deux types de documents : titres
d’articles biomédicaux issus de la base MEDLINE et fiches
pharmacologiques de I'Agence Européenne d'Evaluation du

Médicament (EMEA).
» Total de 844 documents.

> Temps de traitement d'un document ~100ms.

Corpus ‘ Précision | Rappel F1
Titres MEDLINE — exact match | 53,99 % | 47,58 % | 50,58 %
Titres MEDLINE — inexact match | 76,68 % | 58,65 % | 66,46 %
Fiches EMEA — exact match 53,81 % | 37,84 % | 44,43 %
Fiches EMEA — inexact match 71,75 % | 41,18 % | 52,33 %

» L'utilisation de multiples SOC permet d’améliorer le rappel
mais introduit du bruit et pénalise la précision.
» Développer des stratégies comme la priorisation pour réduire

le bruit induit
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Evaluation de la couverture terminologique au sein du corpus d'articles LiSSa

» Evaluation de la couverture terminologique : quelles
terminologies permettent d’identifier le plus de concepts dans
un corpus d'articles biomédicaux?

> Base de données bibliographique d'articles en francais
"Pubmed a la francaise" : wuw.lissa.fr

» Corpus de 800 000 articles en francais : analyse des titres,
résumés, mot-clés

> Phase préliminaire : indexation automatique de 50 000
documents (titres, résumés et mot-clés) par I'ECMT avec 32
SOC et évaluation de la couverture terminologique

Titres (termes) Résumés (termes) Mot-clés (termes)
1 | NCIT (150 224) NCIT (2 040 356) NCIT (52 423)
2 | MeSH (106 170) SNOMED CT (1 543 456) | MeSH (50 937)
3 | SNOMED INT (96 771) | MeSH (1 238 133) TSP (47 237)
4 | SNOMED CT (95 409) | TSP (1 089 331) SNOMED INT (45 879)
5 | TSP (84 989) SNOMED INT (827 714) | SNOMED CT (36 771)
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Evaluation de la couverture terminologique au sein du corpus d’articles LiSSa

» Création d'un gold standard de 300 documents (100 titres,
100 résumés, 100 mots-clés)

> Annotation manuelle avec les 5 terminologies donnant la
meilleure couverture

» Evaluation de I'indexation automatique

Résumés Titres Mots-clés
Terminologie Préc. Rappel F1 Préc. Rappel F1 Préc. Rappel F1
MeSH 12,47% 59,30% 20,61% 43,49% 54,93% 48,55% 66,80% 55,71% 60,75%
NClt 5,77% 41,99% 10,15% 25,53% 34,04% 29,17% 59,81% 34,53% 43,78%
TSP 11,08% 37,56% 17,11% 36,64% 31,48% 33,86% 72,11% 31,36% 43,71%
MedDRA 20,93% 32,58% 25,49% 73,47% 33,33% 45,86% 77,78% 39,33% 52,24%
SNOMED CT 6,24% 32,26% 10,45% 26,30% 27,95% 27,10% 62,62% 38,17% 47,43%

» Mots-clés et titres : performances similaires a celle obtenues
dans le challenge CLEF
» Mauvaise performance dans les résumés :
= Nombreux termes contenant peu d'information (méthode,
objectif, analyse) non annotés manuellement
= Adéquation du protocole ?
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Publications

Liste des articles publiés

» Cabot C., Soualmia, L.F., Dahamna B., Darmoni, S.J. : SIBM at CLEF
eHealth Evaluation Lab 2016 : Extracting Concepts in French Medical
Texts with ECMT and CIMIND, 2016, Working Notes

> Soualmia, L. F., Cabot, C., Dahamna, B., & Darmoni, S. J. (2015).
SIBM at CLEF e-Health Evaluation Lab 2015. Working Notes.

> Lelong, R., Cabot, C., Merabti, T., Grosjean, J., Joulakian, M., Griffon,
N., Dahama, B., Massari, P., & Darmoni, S.J. Information Retrieval in
Electronic Health Records Using a Multiple Layer Query Language. RITS,
2015. projet RAVEL ANR TecSan.
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Publications

» European Medical Informatics Conference of the European Federation for
Medical Informatics, 2017 (soumis)

» Special Topic Conference 2016 of the European Federation for Medical
Informatics, avril 2016

» 7th International Workshop on Knowledge Representation for Health Care
(KRH4C) and 8th International Workshop on Process-oriented Information
Systems in Healthcare (ProHealth), 2015

» Journées Francophones d'Ingénierie des Connaissances-IC Plateforme AFIA 2015

» 2nd International Work-Conference on Bioinformatics and Biomedical
Engineering, IWBBIO, 2014

Posters

| A\

» Forum Franco-Québécois d'Innovation en Santé, Polytechnique Montréal,
octobre 2016

» 3eé Journée scientifique de I'IRIB, Caugé, France, 2014
» 25th European Medical Informatics Conference, MIE 2014

A\
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» Enrichissement de I'indexation grace a I'exploitation des
réseaux sémantiques et relations inter-terminologiques

> ldentification des acronymes et abbréviations dans les
documents médicaux grace au contexte du document

» Application a la recherche d'information dans les
compte-rendus médicaux (collaboration GHICL)

» Evaluation dans I'édition 2017 de CLEF e-Health

» Evaluation des performances du démonstrateur de
visualisation et recherche d’information dans les DPI
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