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Syndrome Kabuki orphanet: 2322

* Clinique:

- Dl légere a modérée

- Atteinte squelettique

- Malformations viscérales

- Manifestations immunopathologiques
- Anomalies des.dermatoglyphes

- Morphologie’du visage spécifique

lere cause génique de malformation cardiague congénitale
séries anténatales
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2 genes responsables

KS1 KS2
KMT2D: AD, 34-76% des cas KDMBG6A: lié a I’X, environ 10% des cas




PEUT-ON METTRE EN EVIDENCE UNE
DIFFERENCE ENTRE LES DEUX SOUS-
TYPES DE SYNDROME KABUKI?



Méthodologie - Cliniciens

* Challenge cliniciens
- Explication de I'étude

- Auto-évaluation des participants selon expertise
en dysmorphologie du syndrome Kabuki de 1=
débutant a 5= expertpuis répartition en 2
classes: niveau 1-2=débutants, niveau 3-4 =
experts

- Slides de.la littérature: 8 photographies de
chaque sous-type de syndrome Kabuki

- Images a évaluer: 33 individus a classifier entre
KS1 et KS2



Méthodologie — Face2Gene

2 Analyses:

Une avec utilisation des mémes photos que
pour le challenge cliniciens

Une avec photos du challenge + photos de Ia
littérature

Analyse parlogiciel DeepGestalt et création
d’une courbe ROC

Creation d’'images composites



Résultats — Challenge cliniciens
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Résultats — Face2Gene(1)

KDMEA vs, KMTZ2D
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Analyse avec photos du challenge cliniciens



Résultats — Face2Gene(2)

KDM®6A vs. KMT2D
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Analyse avec photos du challenge cliniciens + photos de la littérature
=» Diminution de I'AUC

Hypothese: qualité des photos de la littérature tres inférieure a la qualité des
photos pour le challenge cliniciens = Impact de la qualité des photos



Resultats — Face2Gene(3)

KDMBA KMT2D

KMT2D: Visage allongé (HPO no.: HP:0000276), nez tubulaire (HP:0003189),
Vermilion de la levre supéerieure fin(HP:0000219) , étage moyen du visage

plus allongé (no HP number)
KDMG6A: Visage arrondi (HP:0000311), Vermilion épais (HP:0012471), narines

antéversées (HP:0000463)



Discussion/conclusion

* Difféerence perceptible par les généticiens

e Utilisation de l'algorithme: confirme qu’une
différence existe + création'd’'une image
composite =» aide a la-différenciation

e Limites: pas d’utilisation en routine, nécessité
de photographies de bonnes qualité
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