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Question 1
 Etes vous un utilisateur régulier de MobiDetails?

(si > 70% de oui, on passe rapidement la présentation générale du 
logiciel)



Annotation 
platform



Annotation of 
genic variants 
only – for now?



Canonical 
isoforms
~MANE but 
also some
others



Annotations

https://mobidetails.iurc.montp.inserm.fr/MD/about





Generate
annotations: 
MD website

• Nomenclature HGVS génomique + HGNC gene symbol:
NC_000001.11:g.216422237G>A;USH2A

• Nomenclature HGVS ou pseudo-HGVS transcrit:
NM_206933.4:c.100C>T ou NM_206933.4(USH2A):c.100C>T

• dbSNP rsid
rs772808534

• Pseudo-VCF
1-216422237-G-A, hg19-1-216595579-G-A, GRCh38:1:216422237:G:A,…



Generate
annotations: 
MD website



Question 2

 Si vous êtes utilisateur, de quelle manière préférez-vous annoter 
les variants:

a. Page gène + HGVS c.

b. Fichier batch

c. Moteur de recherche (MC) + NM_  + HGVS c.

d. MC dbsnp id

e. MC HGVS g. + HGNC gene symbol

f. MC pseudo-VCF

g. API

h. Lien externe: LOVD, archigene…



Interpretation!

 Jusqu’à 8 sections d’interprétation:
 Nomenclatures: hg19, hg38, génomique, transcrit, protéique, 

pseudo-VCF

 Positions: exon/intron, site d’epissage le plus proche, lien 
MetaDome, sequences WT et mutante, pubmed IDs

 Frequencies & db: gnomAD 2&3, dbSNP, clinvar, clingen criteria, 
classification ACMG, LOVD

 Predictions (générales): CADD, Eigen, MPA

 Splicing: MaxEntScan, dbscSNV, SPiP, SpliceAI, SpliceAI-visual
(radar chart)

 Missense: 9 prédicteurs dont 5 « meta » (radar chart)

 miRNA target sites (dbMTS)

 Classification









MetaDome

Wiel et al., 2017







LitVar2





deCAF



deCAF



Clingen gene-
specific criteria



Clingen gene-
specific criteria



Question 3

 Quel est votre outil favori pour analyser l’epissage:
a. MaxEntScan

b. SSF-like algorithm (e.g. HSF)

c. NNSplice

d. SpliceAI

e. SpliceAI-visual

f. Squirls

g. Pangolin

h. SPiP





Leman et al., 2022



SpliceAI-visual

Jaganathan et al., 2019



SpliceAI-visual

J.M. De Sainte Agathe et al., submitted



 SpliceAI
 sortie numérique

 Delta scores

 SpliceAI-visual
 Sortie graphique

 Scores bruts

 Indels!

SpliceAI-visual

MFGE8 c.871-803A>G 
Yamaguchi et al., 2010



MFGE8 c.871-803A>G 
Yamaguchi et al., 2010

J.M. De Sainte Agathe et al., submitted



Missense
predictions



Missense
predictions



1633 manually
curated
variants in 
100+ genes:
505 
~pathogenic / 
1128 ~neutral



proportion of 
analysed
variants?



alphaFold
Protein
Structure 
Database





Add your
classification

• Multiple classes by multiple users
• Secured contact form
• Classification history
• Classification and variant automatically sent to GVLOVDShared



Export pdf



Export pdf



Export pdf



Retrieve gene
information



Registered 
users have 
access to 
special
features

 Classify variants, contact other users

 Manage your preferences, get an API token (key)



Registered 
users have 
access to 
special
features

 Shortcuts to favourite variants

 Manage lists of variants => unique URLs (publications?)



Question 4

 Avez-vous un compte et utilisez vous les fonctionnalités liées?
a. Je ne suis pas utilisateur

b. Je ne suis pas utilisateur mais je vais essayer

c. Je n’ai pas de compte

d. J’ai un compte mais je ne l’utilise pas

e. J’ai un compte et je me connecte mais je n’utilise pas spécialement 
les fonctionnalités liées (classification et variants…)

f. J’ai un compte et j’utilise les fonctionnalités



Merci aux utilisateurs fidèles 
et à ceux qui rapportent des 
bugs / idées d’améliorations:
• Laurence Lodé
• Flora Ponelle
• Alessandro Liquori
• Alexis Billes
• Camille Verebi
• Luke Mansard
• Vuthy Ea
• Juliette Nectoux
• Corinne Thèze
• Thomas Besnard
• …

Les organisations
• CFTR-France
• LOVD
• Archigene

Laboratoire de génétique moléculaire: 
groupe neurosensoriel
• Anne-Françoise Roux
• Christel Vaché
• Valérie faugère
• Julie Bianchi
• Corinne Baudoin





Batch file 
upload


