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Présentation :

Une maladie est considérée comme rare lorsqu’elle touche moins d’une personne sur 2.000. À ce jour, il y a entre 
7.000 et 10.000 maladies identifiées comme rare dans le monde. En France, ces maladies rares concernent près 3 
millions de personnes, soit 4.5% de la population, ce qui représente un enjeu majeur de santé publique [1]. La 
principale problématique de ces maladies est qu’elles sont souvent liées à errance diagnostique, pouvant aller 
jusqu’à plus de 5 ans d’attentes, pour un quart des malades, avant d’avoir un diagnostic confirmé [2]. Ces 
errances diagnostiques pouvant entraîner des complications plus ou moins grave en fonction des maladies,  
puisque nous traité convenablement, il  est donc essentiel d’essayer de les détecter au plus tôt. En d’autres 
termes, à partir des descriptions cliniques pouvant être faites par des médecins généraliste.

Les récentes avancées en traitement automatique du langage (TAL),  basées sur des réseaux de neurones 
artificiels  de  type  Transformers [3],  offre  des  perspectives  intéressantes  en  termes  d’analyse  de  textes. 
Cependant, de par leur nature « rare », peu de données sont disponible pour chaque maladie. Un travail de 
classification classique est  donc compliqué à mettre en place. Une autre approche possible est celle de la 
détection d’anomalie [4], afin de repérer des descriptions cliniques « atypiques » caractéristiques des maladies  
rares.

L’objectif  de ce stage est donc d’explorer la faisabilité de cette approche par détection d’anomalie pour la 
détection prévention de maladie à partir de descriptions cliniques. Cette exploration se concentrera sur les  
maladies rénales rares, pour lesquelles plus de données cliniques sont disponibles, et se déroulera en plusieurs 
étapes. Dans un premier temps, les descriptions cliniques de maladie rares issues de la classification Orphanet 
[5] seront analysés sémantiquement à l’aide de réseaux de neurones de type  Transformer entraînés sur du 
français ou des textes médicaux, tels que CamemBERT [6] ou DrBERT [7], et regroupés via des algorithmes de 
clustering [8, 9]. Dans un second temps, ces regroupements seront comparés avec les arborescences proposées 
par Orphanet et par le registre européen des maladies rénales rares (ERKReg) [10], afin de discuter des points de 
convergences et de divergences de ces différents regroupements. Dans un troisième temps, des descriptions 
cliniques de maladies  non-rares seront  aussi  analysées pour mettre  en place une méthode permettant  la 
détection de descriptions cliniques « atypiques » via analyse sémantique. Enfin, dans un quatrième temps, des 
descriptions cliniques réelles seront analysées via la méthode proposée afin d’en évaluer les performances.

Pour le développement d’une solution la plus adaptée à la pratique, il est indispensable de travailler en étroite  
collaboration avec des médecins spécialisés tout au long de la construction de l’outil [11]. Une emphase sera 
aussi mise sur l’explicabilité des modèles proposés et de leurs résultats [12].

Volet technique :

 Entretiens avec des médecins de centres maladies rares
 Proposition d’une méthode basée sur des réseaux de neurones pour l’analyse sémantique
 Évaluation de la méthode sur des données synthétiques
 Évaluation des performances de la méthode sur des données cliniques réelles

Localisation :

- Inria, site de l’Hopital Neuro, 56 Bld Pinel, Lyon.
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