Algorytm ha smartfona
diagnozuje lepiej od lekarzy

9 stycznia 2019

Przed czterema laty informowalismy, Zze na University of Oxford
powstaje oprogramowanie, ktdéra na podstawie wygladu twarzy ma
rozpoznawaC rzadkie choroby genetyczne i zdiagnozowato zespét
Marfana u prezydenta Lincona. Nie tylko jednak Brytyjczycy
pracuja nad takim oprogramowaniem.

W najnowszym numerze ,Nature Medicine” opisano aplikacje
Face2Gene. Wykorzystuje ona algorytmy maszynowego uczenia sie
oraz sieci neuronowe do klasyfikowania charakterystycznych ech
twarzy Swiadczacych o zaburzeniach rozwoju ptodowego i uktadu
nerwowego. Aplikacja na podstawie zdjecia stawia prawdopodobng
diagnoze 1 wymienia inne, mniej prawdopodobne.

Autorem oprogramowania jest firma FDNA z Bostonu. Jej
specjalisci najpierw nauczyli aplikacje odrézniac zespodt
Cornelii de Lange i zesp6t Angelmana, ktére przejawiajag sie
charakterystycznymi cechami twarzy, od innych podobnych
schorzen. Nauczyli go tez klasyfikowania rdéznych form
genetycznych syndromu Noonana.

Nastepnie algorytmowi dano dostep do ponad 17 000 zdje¢
zdiagnozowanych przypadkéw obejmujacych 216 schorzen. Gdy
nastepnie oprogramowanie miato do czynienia z zupeitnie nowag
fotografig, potrafito z 65-procentowym prawdopodobienstwem
postawi¢ prawidtowg diagnoze. Gdy za$ mogto podjg¢ kilka préb,
odsetek prawidtowych diagnoz zwiekszat* sie do 90%.

FDNA chce udoskonali¢ swojg technologie, jednak w tym celu
potrzebuje dostepu do wiekszej ilosci danych. Dlatego tez
Face2Gene jest bezptatnie dostepna dla lekarzy i badaczy,
ktorzy wykorzystuja ten system do pomocy w diagnostyce
rzadkich schorzen genetycznych. Korzystajg z niego tez
lekarze, ktérzy nie maja punktu zaczepienie i w ogdle nie
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potrafig wstepnie zdiagnozowa¢ pacjenta.

Wspbétautorka artykutu na temat Face2Gene, Karen Gripp, jest
genetykiem w szpitalu dzieciecym w stanie Delaware i gtdwnym
lekarzem w firmie FDNA. MoOwi ona, ze algorytm pomégt jej w
zdiagnozowaniu dziewczynki, ktérg leczy od sierpnia. Dzieki
niemu doktor Gripp stwierdzita, ze dziecko cierpi na zespét
Wiedemanna-Steinera. C(Czterolatka nie ma zbyt wielu cech
charakterystycznych tej choroby. Jest niska jak na swéj wiek,
stracita wiekszo$¢ zebdéw mlecznych i zaczety jej rosng state

zeby.

Gripp postawita wstepng diagnoze, a nastepnie zaprzegta do
pracy Face2Gene. Zespét Wiedemanna-Steinera, bardzo rzadkie
schorzenie spowodowane mutacjg genu KTM2A, zostat przez
aplikacje wymieniony na czele listy prawdopodobnych schorzen.
Badania DNA potwierdzity diagnoze. Uczona méwi, ze dzieki
aplikacji mogta zawezi¢ liczbe potencjalnych chordb i unikna¢
koniecznosci znacznie drozszego szeroko zakrojonego badania
DNA.

Face2Gene powoli staje sie coraz doskonalszy. Obecnie program
ma do dyspozycji juz 150 000 fotografii na podstawie ktorych
sie uczy. W sierpniu, podczas warsztatéw dotyczacych wad
genetycznych przeprowadzono nieoficjalne pordwnanie algorytmu
i lekarzy. Wzieto w nim udziat* 49 genetykdédw klinicznych.
Ludzie i algorytm mieli do dyspozycji 10 zdje¢ dzieci z dos¢
dobrze rozpoznawalnymi cechami charakterystycznymi rdéznych
choréb. Tylko w przypadku dwéch fotografii dobra diagnoze
postawito ponad 50% ludzi. Face2Gene dobrze zdiagnozowat* 7 na
10 przypadkéw.

~Poleglismy catkowicie. Face2Gene byt niesamowity” — mowi Paul
Kruszka, genetyk z US National Human Genome Research
Institute. Jego zdaniem juz wkrotce kazdy pediatra i genetyk
bedzie miat tego typu aplikacje i uzywat jej roéwnie czesto jak
stetoskopu.
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