Diagnoza choroby genetycznej
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Na University of Oxford powstaje oprogramowanie, ktdre na
podstawie wyglgdu twarzy ma rozpoznawa¢ rzadkie choroby
genetyczne. Choroby takie dotykajg okoto 6% populacji, ale w
wiekszosci przypadkéw pozostajg nierozpoznane. Istniejg testy
genetyczne pozwalajgce zdiagnozowal czeSciej wystepujace
schorzenia, takie jak np. zespét Downa. Jednak dla wielu
choréb testy nie zostaty opracowane, gdyz nie zidentyfikowano
gendw, ktdére je powodujjg.

W przypadku 30-40 procent oséb cierpigcych na schorzenia
genetyczne pewne charakterystyczne cechy s3 widoczne na
twarzach. I wtasnie na tej podstawie lekarz moze postawid
diagnoze. Problem w tym, ze niewielu medykdédw ma odpowiednie
przygotowanie pozwalajgce na rozpoznanie chorob genetycznych
na podstawie wygladu twarzy. Z tego tez powodu wiele oséb nie
ma przez cate lata postawionej prawidtowej diagnozy.

Dlatego tez Christoffer Nellaker i Andrew Zisserman z Oxfordu
postanowili stworzy¢ oprogramowanie, ktére na podstawie
zdjecia bedzie pomagato we wstepnej diagnostyce.

Obaj naukowcy wykorzystali w swojej pracy 1363 publicznie
dostepne zdjecia o0séb cierpigcych na osiem schorzen
genetycznych. Znalazty sie wsrod nich fotografie chorych na
zesp6t Downa, zesp6t tamliwego chromosomu X czy progerie.
Komputer uczyt sie identyfikowa¢ kazdg z chordb na podstawie
zestawu 36 cech twarzy, takich jak ksztatt oczu, ust, nosa czy
brwi. ,Automatycznie analizuje zdjecie i skupia sie na
gtownych cechach, z ktérych tworzy opis twarzy podkreslajac
cechy odrézniajagce” — mowi Nellaker. Pdézniej opis taki jest
przez komputer pordéwnywany ze zdjeciami oséb ze
zdiagnozowanymi schorzeniami. Na tej podstawie maszyna wydaje
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swojg opinie i okres$la prawdopodobienstwo, z jaki dana osoba
moze cierpie¢ na ktores ze schorzen.

Skuteczno$¢ algorytmu zwieksza sie wraz z wielkoScig bazy
danych fotografii referencyjnych. W przypadku osmiu schorzen
genetycznych, ktéorymi obecnie sie zajeto, baza danych dla
kazdej z nich wynosita od 100 do 283 zdje¢ osdb ze
zdiagnozowanymi chorobami. Testy wykazatly, ze maszyna
rozpoznaje choroby z 93-procentowa trafnoscig.

Tak obiecujgce wyniki sktonity naukowcow do rozszerzenia
zestawu diagnozowanych chordéb do 91. W bazie danych znajduja
sie obecnie 2754 zdjecia osdb, u ktdrych rozpoznano jedna z
tych choréb. Na razie system nie podaje doktadnej diagnozy,
jednak naukowcy szacujg, ze juz w tej chwili ich algorytm
potrafi wtasciwie rozpozna¢ chorobe z 30-krotnie wiekszym
prawdopodobienstwem niz przy losowym zgadywaniu. Na przyktad
na podstawie zdjecia Abrahama Lincolna system uznat, ze
cierpiat on na zespét Marfana. Niektdrzy historycy twierdzga,
ze prezydent rzeczywiscie na to chorowat. Zesp6t Marfana jest
siodmg najczesSciej wystepujagcych schorzeniem sposrod 91,
ktérymi zajmuje sie algorytm.

Nellaker przyznaje, ze algorytm nie podaje 100-procentowo
pewnych odpowiedzi, ale pozwala na znaczne zawezenie
mozliwosci wyboru. Teoretycznie moze by¢ on uzywany do
diagnozowania noworodkéw, jednak jego twércy uwazaja, ze
bedzie uzywany gtéwnie do diagnozowania rodzicéw, ktorzy
martwig sie, iz mogliby swoim dzieciom przekaza¢ jakie$
schorzenia. Gtdéwng zaletg systemu bedzie jego *tatwa
dostepnos¢. Szczegdélnie przyda sie on tam, gdzie testy
genetyczne s3a niedostepne.

Ma on tez olbrzymig przewage nad stworzonymi wczesniej
systemami korzystajgcymi z obrazow 3D. Tworzenie takich
obrazéw jest trudne i kosztowne, a pacjent musi odwiedzi¢
szpital, w ktérym obraz zostanie wykonany. System Nellakera i
Zissermana potrzebuje jedynie cyfrowego zdjecia twarzy.
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