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1. Introduction

La médecine moderne nécessite le développement d'approches interdisciplinaires, pour exploiter des données en grand nombre, multi-échelles, multi-
sources, issues des nouvelles modalités de phénotypage (par ex. imagerie) ou bien des nouvelles technologies “OMIC"” (par ex. exomes, génomes). Mais
I'intégration et I'analyse de ces nouvelles collections de données reste un défi majeur.

En s'appuyant sur les principes FAIR data [1] (Findability, Accessibility, Interoperability, Reusability), INEX-MED permettra d'identifier les verrous
d'interopérabilité entre ces sources de données multi-échelles et des infrastructures de calcul multi-sites au travers de deux démonstrateurs. Ceux-ci visent 3
faciliter I'exploitation intégrée et la modélisation (sémantique/statistique) dans le contexte de deux cas d'études : les anévrismes intracraniens et les myopa-
thies congénitales.

Les compétences et expériences complémentaires des partenaires permettront de développer des solutions informatiques (bases de connaissances, interfaces de
requétes, analyses statistiques et apprentissage automatique) réutilisables pour de futurs projets intégratifs dans le domaine biomédical.

2. Anévrismes intracraniens 4. Défis

Les anévrismes intracraniens touchent environ La recherche biomédicale fait aujourd'hui face a la disponibilité d'un tres
3,2 % de la population mondiale, et on estime que grand nombre de sources de données (données omics, réseaux, images,
50 % des cas de rupture d'AlIC sont mortels [2]. textes, etc.). Ces sources de données hétérogénes et massives pro-
viennent d'observations sur des échelles du vivant extrémement variées
(génes, cellules, organes, communautés, habitudes de vie, etc.). Mais
elles restent cloisonnées au sein de “silos” spécifiques des communau-
tés/pratiques scientifiques, ou répartis physiquement. Leur co-exploitation
statistique et algorithmique nécessite |'utilisation d'un vocabulaire com-
mun et reste aujourd hui un dét.
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3. Myopathies congénitales
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Il existe différents sous-types de myopathies se- . . N , (REST APIs)
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I?n les ?nomalles du tissu musculaire. Le dla_gnos— IRM histopathologie

tic moléculaire n'est concluant que dans moins de

50 % des cas (hétérogénéité clinique, génétique et

histopathologique) [3]. WP1 Unification des données (clinique, imagerie, séquencage, etc.) sous la forme d'un graphe de connais-

sances (Linked Data).
= Infrastructure pour |'exploitation intégrée de données multidisciplinaires, a |'aide d'ontologies exis-
tantes ou nouvellement créées; catalogue de requétes (SPARQL), APl REST, controle d'acces.
WP2 Exploitation de ce graphe de connaissances a |'aide de méthodes biostatistiques et d'apprentissage
automatique.
= Classifications et prédictions a |'aide d'algorithmes d'apprentissage ; détection de nouveaux mar-
centronucléaire  avec “cores” queurs multi-source ; outils d'aide au diagnostic.
WP3 Développement de démonstrateurs web.

Objectifs = API| REST avec contrble d'acces et visualisation de résultats.
e Proposer une classification plus précise,

e Description des relations génotypes-
phénotypes,

e Construire un modele de diagnostic a partir [1] Mark D Wilkinson et al. The FAIR Guiding Principles for scientific data management and stewardship. Sci Data,
des données phenotypiques a |'aide d'approches 3 :160018, March 2016.
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