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L’IA existe depuis 1956

La revolution actuelle c’est l’IA generative, qui n’est en
fait qu’une revolution d’usage

C’est le prompt qui permet à n’importe qui de faire 
n’importe quoi





Réseau de neurones

Classifier des images

Apprentissage supervisé

JN. Kather, et al., ESMO® 2022, What is AI? 













IBM Watson à la faculté de médecine

JN. Kather, et al., ESMO® 2022, What is AI? 

• IA en oncologie : 2012



62 millions de dollars plus tard, Watson n’est pas diplômé

• IA en oncologie : 2017

https://bit.ly/3jXfeps
JN. Kather, et al., ESMO® 2022, What is AI? 



Questions

L’IA sera-t-elle plus 
efficace que le 
médecin ?

L’IA va-t-elle remplacer 
la relation médecin-
patient ?

L’IA peut-elle décider
à la place
du médecin ?

Quelles questions 
éthiques sur la 
sélection des
données médicales ?

Quel impact sur la
confidentialité des
données médicales 
?



Réduction
des erreurs

Économies
de temps

Formation des 
professionnels

Efficacité
et rapidité

Disponibilité
24/7

Amélioration
de l’expérience patient

Personnalisation
Meilleure

coordination
des soins

Support
à la recherche

Aide
à la décision

Langue et 
compréhension

Gestion
des rendez-vous

Domaines



Quels usages en 2024 ?

Radiologie
Endoscopie

Anatomopathologie

JN. Kather, et al., ESMO® 2022, What is AI? 



Et en biologie moléculaire ?



Quels arguments pour orienter vers 
une nouvelle ligne ?
• ADC
• Hormonothérapie autre ?
• Panel de gènes (BRCA ...)
• Essais précoces (maladie 

neuroendocrine, RTIV ...)



Attention aux hallucinations



Prudence tout de même ...



Unmet needs

Pas de base de données accessible pour les résultats d’examens

Pas d’alerte dès qu’un patient avec mutation actionnable est détecté

Alimentation manuelle et archaïque des RCP moléculaires

Pas de faisabilité automatique des essais cliniques



Différents outils d’IA disponibles pour les biologistes

§ Mobidetails
§ Alphamissense
§ VarChat
§ ChatGPT



Quel intérêt dans le classement des variants ?

8 Variants pathogéniques (5) > bénins

RET NM_020630 c.1921G>T p.(Ala641Ser)
BRCA2 NM_000059 c.7007G>A p.(Arg2336His)
BRCA1 NM_007294 c.4868C>G p.(Ala1623Gly)
TP53 NM_000546 c.329G>T p.(Arg110Leu)
TP53 NM_000546 c.328C>T p.(Arg110Cys)
TP53 NM_001126112 c.80C>T p.(Pro27Leu)
PIK3CA NM_006218 c.3139C>T p.(His1047Tyr)
FGFR3 NM_000142 c.1118A>G p.(Tyr373Cys)



Quel intérêt dans le classement des variants ?

7 Variants probablement pathogéniques (4) > bénins
RET NM_020975 c.1946C>T p.(Ser649Leu)
ERBB2 XM_047435590 c.1988G>A p.(Arg663Gln)
TP53 NM_000546 c.284C>G p.(Ser95Cys)
CHEK2 NM_007194 c.470T>C p.(Ile157Thr)
MET NM_000245 c.3028G>A p.(Asp1010Asn)
EGFR NM_005228 c.2527G>A p.(Val843Ile)
FGFR1 NM_001174063 c.1631A>G p.(Asn544Ser)



Quel intérêt dans le classement des variants ?

7 Variants bénins (1) > pathogéniques

FGFR2 NM_000141 c.755C>T p.(Ser252Leu)
BRCA2 NM_000059 c.4570T>G p.(Phe1524Val)
BRCA2 NM_000059 c.4585G>A p.(Gly1529Arg)
BRCA2 NM_000059 c.7994A>G p.(Asp2665Gly)
BRCA2 NM_000059 c.10045A>G p.(Thr3349Ala)
BRCA1 NM_007294 c.397C>T p.(Arg133Cys)
MET NM_000245 c.2975C>T p.(Thr992Ile)



VarChat

Bioinformatics, Volume 40, Issue 4, April 2024, btae183, https://doi.org/10.1093/bioinformatics/btae183

The content of this slide may be subject to copyright: please see the slide notes for details.

https://doi.org/10.1093/bioinformatics/btae183


VarChat

FGFR2 NM_000141 c.755C>T p.(Ser252Leu)



ChatGPT

FGFR2 NM_000141 c.755C>T p.(Ser252Leu)



ChatGPT



ChatGPT



ChatGPT



ChatGPT



Le match - Biologistes Vs IA

Patient de 72 ans, présentant un adénocarcinome pulmonaire pour lequel on envisage 
une chirurgie (stade clinique IIIA). Le séquençage de la biopsie met en évidence un 
variant sur le gène EGFR (NM_005228) : c.2126A>C p.(Glu709Ala) à une fréquence 
allélique de 15 %.



Le match - Biologistes Vs IA

Patiente de 74 ans, présentant un adénocarcinome pulmonaire métastatique. Le 
séquençage de la lésion biopsiée met en évidence un variant de BRAF (NM_004333) : 
c.1801A>G, p.(Lys601Glu).



Le match - Biologistes Vs IA

Une patiente âgée de 64 ans est atteinte d’une tumeur stromale gastrointestinale. Une 
évaluation sur une biopsie tissulaire fait apparaitre une mutation c.2525A>T p.(Asp842Val) 
du gène PDGFRA.



Le match - Biologistes Vs IA

Un patient est atteint d’un carcinome prostatique. On retrouve une mutation K3326* 
(c.9976A>T p.(Lys3326Ter)) du gène BRCA2 à 43 % de fréquence allélique.



Le match - Biologistes Vs IA

Une biopsie liquide est réalisée chez un patient qui est atteint d’un cancer bronchique non 
à petites cellules traité par un inhibiteur de ALK (alectinib) depuis 19 mois. On retrouve une 
mutation c.3604G>A (p.Gly1202Arg) du gène ALK à 1,4 % de fréquence allélique.



En synthèse
Outils disponibles

Aide importante dans notre discipline

Attention quand même…



MERCI DE VOTRE ATTENTION



MERCI DE VOTRE ATTENTION


