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ABSTRAKT

Expertni systémy jsou programy, které se snazi usnadnit lidské rozhodovaci postupy ve velmi
specifickych ¢i odbornych oblastech. SloZené jsou ze znalostni baze a odvozovaciho mechanismu.
Zadané informace kombinuji a vyuzivaji k tvorbé novych, do souboru nevlozenych zaveérta. Systém jako
celek tak dovede podavat odpovédi na otazky, k jejichz zodpovézeni by jinak bylo potieba vicero

lidskych expertli pro zvazeni vSech zicastnénych oblasti zajmu.

V oblasti vzacnych onemocnéni je tento koncept extrémné vyhodny, vzhledem k nutnosti spoluprace
vice odbornikil a z podstaty véci méné Casté osobni zkuSenosti jednotlivych osetiujicich s konkrétnim
onemocnénim. Projekt ERN Cranio ptichazi s moznosti vytvofit sit,, ktera propojuje jednotliva evropska

o o s : A e . o .
pracoviste, shromazd’uje data o pacientech se vzacnym kraniofacialnim onemocnénim a tvoii prostedi,

které pomaha v diagnostice a terapii téchto onemocnéni.

Tento ¢lanek definuje expertni systémy, piedstavuje jejich moznosti a limity. Prezentuje koncept

projektu ERN Cranio a monitoruje soucasnou situaci zabyvajici se diagnostikou vzacnych onemocnéni.
Klic¢ova slova: Expertni systémy, vzacna onemocnéni, stomatologie, ERN Cranio

ABSTRACT



Expert systems are programs that help improve human decision-making processes in very specific or
professional areas. They are composed of a knowledge base and an inference engine. The input
information are combines and used to generate new, unembedded inferences. The system as a whole is
thus able to provide answers to questions that would otherwise require multiple human experts to

consider all the areas of interest involved.

In the field of rare diseases, this concept is extremely advantageous, due to the need for cooperation of
more experts and, patently, less frequent personal experience of individual clinicians with a particular
disease. The ERN Cranio project comes with the possibility of creating a network that connects
individual European workplaces, collects data on patients with rare craniofacial diseases and creates an

environment that helps in the diagnosis and treatment of these diseases.

This paper defines expert systems, presents their capabilities and limits. It presents the concept of the

ERN Cranio project and monitors the current situation dealing with diagnostics of rare diseases.

Keywords: Expert systems, Rare deseases, disease diagnosis, stomatology, ERN Cranio



1 UVOD

Expertni systémy (ES) jsou pocitacové systémy napodobujici rozhodovaci schopnosti lidského experta,
odbornika. V oblasti medicinské diagnostiky jsou tyto systémy vyvijeny s cilem pomoci klinickym
pracovnikim v diagnostické rozvaze poskytnutim nejen navrhu diagnosy, ale také relevantnich
argumentd podpirajici konecny vysledek. Jsou uréeny pro piipady, kde bychom s vyhodou vyuzili
asistenci pocitace k tvorb¢ informovanych podlozenych zavéri, a to v ¢ase dostate¢né kratkém tak, aby
vedl k rychlé moznosti poskytnout adekvatni péci. Cilem téchto systému neni nahradit vlastniho 1ékare.
Jejich smysl je spiSe v moznosti nabidnout pravdépodobné moznosti variant diagnosy. Timto mohou
expertni systémy pomoci snizit riziko mozného opomenuti nckterych aspektti vySetieni a zvysit
pravdépodobnost spravné diagnostiky. I pti velmi dobrych vysledcich je ovSsem nutné neopomenout, ze
ES mohou mit urcitou miru chybovosti. ES maji ur¢itou strukturu a porozumeéni jejich vyznamu je

zakladem k pochopenti jejich funkce, a tedy i moznosti vyuziti.
2 EXPERTNI SYSTEMY
2.1 Casti expertniho systému

Kazdy expertni systém ma specifické komponenty, které na sebe navazuji. Nazvy jednotlivych casti

uvadim jak v ¢eském, tak anglickém jazyce pro lepsi orientaci v publikacich obou jazyku (tabulka 1)

Klicovou komponentou je databaze informaci, na kterych se systém uci a pouziva je jako zdroj informaci
pro své rozhodovani. Tuto nazyvame znalostni baze, ,,Knowledge base™ (KB). KB obsahuje informace
ziskané od lidského odbornika ¢i odbornikd. Informace zde jsou jiz formulovany tak, aby byly Citelné
pro pocitacovy program. Znalostni baze na rozdil od databazi miize pracovat se v§emi typy informaci,

at’ uz explicitnimi, tak implicitnimi, miZe obsahovat jak fakta, tak pravidla a metaznalosti.

Casti, ktera zpracovava pozadavky, je odvozovaci mechanismus, ,, Inference engine* (IE). IE zpracovava
informace a podklady a vytvafi vystupy hodnocenim riznych znalosti ze znalostni baze. Je schopna
prezentovat vysledky vzniklé kombinaci informaci a tedy vysledky, které do znalostni baze nebyly

konkrétné¢ predtim nikdy vlozeny.

Databaze s daty ke konkrétnim ptikladiim ,,Case specific database* je soubor vstupnich dat o konkrétné

feSeném piikladu a obsahuje také mezi-vypocty.

Veskeré své odpovedi expertni systém nabizi spolu s vysvétlenim, jak k dané informaci dosel. K tomuto
slouzi vysvétlujici modul ,,Explanation subsystem®. Diky tomuto Ize validovat prezentované vysledky

nebo najit nesrovnalosti béhem uciciho procesu.

Dalsi casti je rozhrani komunikujici s uzivatelem, ,,User interface. Pouzitim tohoto rozhrani mize

uzivatel expertnimu systému klast dotazy, na které dale systém odpovida.



Nepostradatelnou soucasti je rozhrani, kterym odbornik vklada do systému své expertni znalosti. Cast
k vkladani znalosti je nazyvana ,,Knowledge-Acquisition Interface”. To umoziuje snadné zadavani a
zaroven i pfevedeni do formy vhodné pro zpracovani pocitacem. Ziskavani informaci se déje vétSinou
zadanim pravidel ¢i zadanim ptiklad. Zadavani provadi znalostni inZenyr, ktery komunikuje pfimo
s odbornikem — expertem. Uprava znalostni databaze je mozna i v pribéhu pouzivani expertnich

systémi pomoci k tomu urCenému editoru ,,Knowledge base editor™.

Kromé KB a Case specific database, které jsou variabilni, jsou ostatni Casti fixni. Fixni casti se
dohromady nazyvaji ,,Expert System Shell, coz je vlastné kostra celého systému, ke které 1ze ptipojovat
ruzné znalostni databaze a je tedy mozné pouzit jeden expertni systém ve vice odvétvich. Toto umoziuje

i komer¢ni prodej té€chto ,,skotapek*.

Anglicky nazev Cesky ekvivalent

Knowlede base Znalostni baze

Inference engine Odvozovaci mechanismus

Case specific database Databaze s daty ke konkrétnim ptikladim
Explanation subsystem Vysvétlujici modul

User interface Uzivatelské rozhrani
Knowledge-Acquisition Interface Rozhrani vkladani znalosti

Knowledge base editor Editor znalostni baze

Tab. 1 Ceské ekvivalenty anglickych terminii pouzivanych v oblasti expertnich systémil

2.2 Princip funkce expertnich systémii

Expertni systémy vétsinou funguji nasledovné: uzivatel komunikuje se systémem pomoci uzivatelského
rozhrani. Tam zad4 sviij dotaz, ktery zpracovava odvozovaci mechanismus komunikujici se znalostni
bazi. Jsou vybrana data specifickd pro dotaz uzivatele na zaklad€ parcialnich zavért a odvozovacich
algoritmi, a systém vybere mozna feSeni problému. Odvozovaci mechanismus vlastn¢ hleda informace
a vztahy ze znalostni baze a poskytuje odpovédi, predikce a navrhy stejné jako by je poskytnul ¢lovek.
K tomu je tfeba najit spravna fakta, interpretace a pravidla a spravne¢ je sefadit. Vysledky jsou podpoteny
zobrazenim cesty ve vysvétlujicim modulu. Znalostni baze lze upravovat ¢i rozsifovat o znalosti

poskytnuté oslovenym odbornikem ¢i o informace z pripravenych dat.

Je mozné krom¢ faktickych znalosti pouzivat i znalosti heuristické, tedy postupy ¢i tsudky pouze
pravdépodobné spravné. Z vyse uveden¢ho vyplyva, Ze znalostni baze je st€Zejni soucast expertnich
systému a kvalita systému bude z velké miry zaviset pravé na kvalit¢ informaci v ni obsazenych.

Vyhodou ES je moznost obsahnout a kombinovat znalosti vice odvétvi — od vice expertil, kde by jeden
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z expertli nemohl pojmout vSechny odbornosti. Vysledky mohou tak byt rychleji k dispozici nez u

lidskych expertd. [1] [2]

Funkce ES a jeho dalsi rozvoj se inspiruje funkci lidského mozku. Pfi studiu lidskych expertii a jejich
myslenkovych procesii vedoucich ke stanoveni diagnosy se ukdzalo, ze lidsky expert se k diagnose

dostava pres proces generovani hypotéz a jejich nasledného ovérovani. [3]

2.3 Expertni systémy v mediciné

Aplikace ES do oblasti mediciny ma za cil sniZzeni poctu chyb a zvyseni kvality péce. Expertni systémy
mohou byt uzitecné ve vice oblastech, jako je podpora diagnostické rozvahy, doporuceni 1éCby,
upozornéni na Iéky, prevenci a pfipominkovani. Je také mozné systémy vyuzit k fakturaci. [4] Jejich
vyvoj a pouziti pfinasi jak spoustu vyhod, tak i vyzev, kterym je tfeba cCelit. [5] Diagnostika je totiz
velmi naro¢ny proces zahrnujici zvazovani velkého mnozstvi informaci. Je mozné systém naucit vybirat
z ruznych moznych diagnoz jiz v prubéhu zadavani dat a dospét tak k optimalnimu védeckému zaveéru.
Ovsem v nékterych pfipadech miizou i veskera sesbirana data vést k nespecifickym zaveérim vedouci
k nejistoté. Ledley and Lusted nabidli vyuZziti matematickych postupti ke zlepSeni rozvahy pfi

stanovovani diagnosy a vybéru optimalni 1écby. [6]

Nejznaméjsim piikladem je prvni v mediciné pouzivany expertni systém MYCIN, coz je pravidlovy
systém (rule-based) pro usnadnéni vyberu antibiotické 1écby u pacientii s infekci. Tento systém byl
prezentovan jiz v roce 1974. [7] V dal$i nadvaznosti se zacaly vyvijet nejriznéjsi dalsi expertni systémy
pomahajici diferencialni diagnostice v riznych lékafskych odvétvich, n€které vice Gispésné nez jiné.

Nékolik zde uvedenych ptikladi ilustruje Sifi spektra vyuziti takovych programd.

Programy INTERNIST-1 a QUICK MEDICAL REFERENCE slouzi k diagnostice internich onemocnéni
a dovedou rozlisit 570 diagnoz. [8] Byly navrzeny systémy k diagnostice a 1é¢b¢ hypertenze u t€hotnych.
[9] Dalsim ptikladem je expertni systém na podporu diagnostiky malarie v Nigérii, dokazujici, ze ES

jsou velkou pomoci i v zemich, kde I¢kaiska péce neni vzdy dostupna. [10]

Z oboru stomatologie miizeme najit program k rozeznavani pravdépodobného problému zubt a désni,
ktery je zaméten na pacienty tak, aby odhalili pfi¢inu zmén a onemocnéni a zareagovali adekvatni péci
¢i vyhledanim odborné pomoci. [11] Dalsi prizkum vyuziti ES v medicin€ nabizi naptiklad Abu-Nasser.

[12]

Kromeg expertnich systému se nyni v medicinské diagnostice vyuziva i neuralnich siti a hlubokého uceni.
Ani tyto metody v dnesni dob€ jesté nejsou schopny plné nahradit roli 1ékafe v oblasti diagnostiky,
ovSem je velmi pravdépodobné, Ze jejich rozvoj v tomto sméru v budoucnu mize vyrazné pokrocit. [13]

Velké vyuziti umélé inteligence zaznamenavame v oblasti zobrazovacich metod a to na poli Gpravy



obrazu ve vsech jeho krocich; transformace, procesovani, registrace, segmentace, fuze, klasifikace a
popis. Ziskavani kvalitn€jsiho obrazu je klicové hlavné u drahych zobrazovacich pfistroju, jejichz cena
roste s pozadavky na rozliSeni zobrazovaného obrazu. Uméla inteligence upravujici obraz umoznuje
pouziti levnéjsiho pfistroje pii ziskani stejn€ kvalitniho vystupu. Touto problematikou se zabyva cela
fada autorti a n¢které dnesni systémy jiz mohou v praci s obrazovym vystupem dosahovat podobné

kvality jako lidsky expert. [14] [15] [16] [17] [18]

Hodnoceni kvalit ES vétSinou probiha hodnocenim diskriminace a kalibrace naptiklad vyjadienim ROC
ktivky nebo kalibracnim grafem. Zvlasté u diagnostickych ES je dalezité vnimat interni a externi
validitu, tedy zda je pouzitd vhodna mira pro zjistovani vlivu a zda jsou vysledky aplikovatelné na
ostatni populace. U kazdého ES je také potfeba ovérit spravnost vysledki na dostatecné velkém poctu

prikladt v klinické praxi. Metodologii k hodnoceni kvalit ES nabidli Park a Han. [19]

3 EUROPEAN REFERENCE NETWORK

European Reference Network (ERN) je projekt s cilem vytvofit mezinarodni evropskou sit’ nemocnic a
specializovanych pracovist vénujici se vzacnym onemocnénim ¢i onemocnénim s nizkym vyskytem.
Hlavnim cilem je usnadnit pfistup k vysoce specializované zdravotni péci pacientim vyzadujicim
odborn¢ znalosti. Je dilezit¢ umoznit pouziti informacnich a komunika¢nich technologii k zajisténi
vzdaleného pfistupu ke specializované zdravotni péci a tim zajistit moZnost mobility expertnich znalosti.
V ramci této vzajemné spoluprace dochazi k jasnéjs§imu stanoveni principti 1é€by, probiha komunikace
mezi pracovisti ve smyslu odkazli na moznosti 1é€by a dochazi k vytvafeni nastrojii pro ulehceni
managementu terapie. V§im timto dodava sit’ ptidanou hodnotu kazdému pracovisti, které je soucasti

této evropske site.

V soucasné dobé¢ existuje 24 ustanovenych siti. Sit¢ definované pro rtizné typy onemocnéni jsou
stanoveny dle specializace. (tabulka 2) Tyto sit¢ nazyvame ERNy. Kazdy ERN se sklad4 z minimalné

10 poskytovateld zdravotni péce v minimalné osmi ¢lenskych zemich (25 statl zemi EU a Norsko).

BOND European Reference Network on Rare Bone | Vzacna kostni onemocnéni
Disorders

CRANIO European Reference Network on Rare craniofacial | Vzacné kraniofacialni anomalie a
anomalies and ENT disorders poruchy ucha, nosu a hltanu

Endo-ERN European Reference Network on Rare Endocrine | Vzacna endokrinni onemocnéni
Conditions

EpiCARE European Reference Network on Rare and Complex | Vzacné a komplexni epilepsie
Epilepsies

ERKNet European Rare Kidney Diseases Reference Network | Vzacna onemocnéni ledvin




ERN-RND European Reference Network on Rare Neurological | Vzacna neurologicka onemocnéni
Diseases

ERNICA European Reference Network on Rare inherited and | Vzacna  vrozenda a  dédicna
congenital anomalies onemocnéni

ERN-LUNG European Reference Network on Rare Respiratory | Vzacna onemocnéni dychaciho
Diseases ustroji

ERN-Skin European Reference Network on Rare and | Vzacna nediagnostikovana
Undiagnosed Skin Disorders onemocnéni klize

EURACAN European Reference Network on Rare Adult | Vzacné neoplazie v dospélém
Cancers (solid tumors) veku

EuroBloodNet | European  Reference  Network on  Rare | Vzacna hematologicka
Haematological Diseases onemocnéni

EURO-NMD European  Reference  Network  for  Rare | Vzacna neuromuskularni
Neuromuscular Diseases onemocnéni

ERN-EYE European Reference Network on Rare Eye Diseases | Vzacna onemocnéni oci

ERN European Reference Network on GENetic TUmour | hereditarni nadorove syndromy

GENTURIS RIsk Syndromes

GUARD- Gateway to Uncommon And Rare Diseases of the | Vzacna onemocnéni srdce

HEART HEART

ITHACA European Reference Network on Rare Congenital | Vzacné vrozené malformace a
Malformations and Rare Intellectual Disability poruchy intelektu

MetabERN European Reference Network for Rare Hereditary | Vzacna  dédicnd  metabolicka
Metabolic Disorders onemocnéni

PaedCan-ERN

European Reference Network for Paediatric Cancer

(haemato-oncology)

Détska hemato-onkologie

RARE-LIVER | European  Reference  Network on  Rare | Vzacna onemocnéni jater
Hepatological Diseases

ReCONNET Rare Connective Tissue and Musculoskeletal | Vzacnd onemocnéni  pojivové
Diseases Network tkané a onemocnéni

muskuloskeletalni soustavy

RITA Rare Immunodeficiency, Autoinflammatory and | Vzacné imunodeficience a
Autoimmune Diseases Network autoimunitni onemocnéni

TRANSCHILD | European Reference Network on Transplantation in | Organové transplantace u déti

Children (incl. HSCT, heart, kidney, liver,

intestinal, lung and multiorgan)




VASCern European  Reference = Network on  Rare | Vzacna multisystémova
Multisystemic Vascular Diseases onemocnéni cév

EUROGEN European Reference Network on Rare Urogenital | Vzacna urogenitalni onemocnéni
Disease

Tab. 2 Existujici podprojekty projektu ERN a jejich zaméfeni

Je stale otazkou, jakym zptisobem se znalosti maji organizovat a strukturovat. Z podstaty véci je jasné,
ze je potfeba informace sdilet mezi jednotlivymi stity a zarovenl udrzet moZnost pfistupovat
k informacim i na irovni lokalni. Databazi je nutné neustale udrzovat aktualni a rozvijet ji, coz rozhodné
vyzaduje spole¢nou snahu kazdého ze zucastnénych. Proces uceni je neustaly proces, kde kromé
ziskavani znalosti s postupem Casu hraje roli i uméni implementovat nabytou znalost mezi jiz diive
ziskané informace. Sdileni obsahuje jak informace implicitniho typu, tak explicitniho. Implicitni

informace je ovSem tfeba pievést na formu explicitni, pro databaze a programy Citelné.

Cela struktura takovéto sité 1ze rozdélit na hlavni aktéry, tedy sit’ nemocnic, ktefi ptimo sit’ vyuzivaji,
rozvijeji a udrzuji. Dal$i dilezitou slozkou jsou spolupracujici partnefi, véetné€ investorti a dalSich slozek
zajistujicich financéni podporu projektu. Nedilnou soucasti jsou i koordinatoii fidici cely proces a
motivujici jednotlivé slozky. Koordinatofi maji ptistupy ke vSem Castem projektu, mohou nahlizet do

jednotlivych ¢asti projektu a upozoriiuji na ¢asti, kterym je potieba vénovat pozornost.

V idealnim pftipad¢ by bylo mozné projekt propojit s e-health programy jednotlivych zemi, ¢imz by se
projekt stal aplikovanou soucésti zdravotnickych informacnich systémt s pfimou aplikaci. The Cross-
Border Healthcare Directive usneslo nezbytné administrativni a pravni kroky, které zméni roli
poskytovateld zdravotnické péce. [20] Analyzou legislativy zdravotni péce ve vybranych zemich prave

v tomto kontextu se jiz zaobiraji Dharssi a kolektiv. [21]

4 EXPERTNI SYSTEMY A VZACNA ONEMOCNENI:

Vyzvou expertnich systému v oblasti vzacnych onemocnéni je konflikt mezi potiebou velkého mnozstvi
vstupnich dat pro strojové uceni a mezi nedostatkem téchto dat pravé v oblasti vzacnych onemocnéni.
Vzacna onemocnéni ovSem tvoii neptrehlédnutelnou skupinou, ktera ¢ita okolo 250 miliond pacienti,
casto navic odhaleni spravné diagnosy je velmi zdlouhavé, trvajici i nékolik let. [22] V dne$ni dobé je
znamo kolem 7000 vzacnych onemocnéni a je nad ramec kapacity lidskych jedinct pojmout povédomi
o vSech téchto onemocnénich. [23] Vzhledem k nizké incidenci kazdé jednotlivé nemoci a velkému
mnozstvi variant je t¢éméf nemozné se vyhnout diagnostickym chybam, tedy zvoleni chybné diagnozy
z diivodu nedostatku znalosti. Tato chyba je jednou z nejcastéjSich chyb v medicin€. [24] Z tohoto

divodu mize vyvoj ES v oblasti diagnostiky vzacnych onemocnéni velmi zjednodusit a zkvalitnit péci
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o takové pacienty. Nize uvedené ptiklady expertnich systému se s nedostatkem ucicich dat vypotadali
integraci jiz existujicich databazi do svého systému. Kombinaci rGznych zdrojovych dat z riiznych
databazi jsou tak systémy schopné v diagnostice dosahovat velmi dobrych vysledki. Druhou moZnosti
ziskani dostate¢ného mnozstvi dat je vyuzit riznych spolkti a organizaci shlukujici pacienty se vzacnymi
onemocnénimi. Tyto spolky ¢itaji vétSinou velmi poucené jedince, ¢asto ochotné ptispét svou znalosti
a zkuSenosti. Bylo by tedy vyhodné propojit tyto organizace s projektem ERN a zapojit pacienty aktivné

do tohoto projektu. I jiz existujici databaze by se tak udrzovaly aktualni a aktivni.

Existujici systémy na podporu rozhodovani v oblasti vzacnych onemocnéni se soustfedi na tfi hlavni
oblasti: urychleni diagnostiky, opraveni chybné diagnézy a samotna diagnostika. Systémy vyuzivaji
ruznych informaci vloZenych do znalostni baze. Tento ¢lanek se soustied'uje na systémy urychlujici

diagnostiku.

Mnoho systémt na podporu rozhodovani v oblasti vzacnych onemocnéni se zamétuji na hledani
chybnych variant genu ve vysledcich laboratorniho vySetfeni. Nekteré systémy se veénuji
jednonukleotidovym zaménam (SNV — single nucleotide variants), napiiklad systém CliniPred [25] ¢i
VEST. [26] Vest vyuziva databazi Human Gene Mutation Database a tim ve své trénovaci databazi mél
kolem 45000 rtznych genetickych mutaci. [26] Jiné systémy hledaji sestfihové mutace (splicing) —

VarCoPP [27] ¢i variaci v poctu kopii (CNV — copy number variation) — CNV Digest. [28]

Dalsi systémy se k vysledkiim genetickym snazi ptipojovat i informace o fenotypu a n€které vyuzivaji
jako vstupni data pravé fenotypové informace a pravdépodobnou genetickou variantu pfitazuji

k fenotypu.

Xrare je systém vyuzivajici strojové uceni vyuzivajici jak fenotyp, tak genotyp. Pii jeho konstruovani
vyvojafi narazili na problém vyznamnosti fenotypovych rysi. Nékteré odchylky ve fenotypu pacient
jsou naptiklad pouze po ptedcich zdédéna varianta fenotypu nesouvisejici s onemocnénim. Z tohoto
divodl bylo potieba vyvinout systém skorovani fenotypu, pojmenovany ERIC. Znalostni baze pro
program ERIC je ziskand z ACMG/AMP databaze typu guideline [29] a dopliiuje do systému Xrare
informaci o dtlezitosti fenotypovych odchylek. [30] Na podobném principu funguje i systém Exomiser
[31] a oba dva jsou mnohem efektivnéj$i nez jiné systémy pracujici pouze s genotypem. [30][32]
Exomiser je vyuzivan k analyze vySetfeni dat z celoexomového sekvenovani (WES - whole-exome
sequencing) a je schopen detekovat jak jiz zname onemocnéni, tak upozornit na nové. [31] Podobnym,

ale nové¢j$im nastrojem je i eDiva. [33]

Dalsim ptfikladem je systém Phen-Gen, ktery kombinuje data z WES se symptomy a porovnava je s jiz
znamymi onemocnénimi. Cilem je pfifadit genové variace k onemocnénim, u kterych doposud nebyla

genova variace nalezena. [32]



DeepPVP je metoda vyuZzivajici hluboké neuronové sité k identifikaci pravdépodobné pfi¢inné variance
v sekvenacnich datech z WES. Ze stazené databaze ClinVar tvirci vybrali genetické varianty potvrzené
v databazi Online Mendelian Inheritance in Man (OMIM) jako patogenni pro trénovani pozitivnich
vysledkt a varianty benigni k trénovani negativnich vysledki. Po peclivém testovani tvtrci potvrdili, ze

DeepPVP umi piifadit existujici variace rychleji a pfesnéji, nez tomu bylo doposud. [34]

V neposledni fadé existuje i nastroj HANRD — heterogenous association network for rare disease.
Kombinaci fenotypti ziskanych z databdze Human Phenotype Ontology (HPO) a doplnénych o
synonyma z Medical Subject Headings (MeSH), seznamu onemocnéni ziskanych z Orphanet databaze,
seznamu pojmenovani gend z databdze Gene Nomenclature Committee (HGNC) a seznamu
biologickych cest z databdze Wiki Pathways byl sestaven systém kombinujici vyse zminéné tidaje.
Vysledky mohou byt prezentovany i ve formé grafu. Tento systém je ukazal velmi spolehlivym. [35]
Zaznam o fenotypu muize byt krom¢ slovniho ¢i numerického popisu také zadan do systému ve formée

obrazu.

PEDIA — systém pouziva fotografie obliceje k urCeni pravdépodobné patogenni varianty genu.
Dysmorfie v obliCeji je rys, ktery v dnesni dob¢ zatim posuzuji pouze lidsti experti, ovSem vyuziti umélé
inteligence umoziuje piesnéjs$i kvantifikaci dysmorfickych ryst, nésledné porovnani vysledkd s
riznymi skupinami pacient a zhodnoceni vysledkt ve formé listu pravdépodobnych pti¢innych variant

genu. [36]

DeepGestalt pouzil ve své ucici databazi pres 17000 obrazl pacientt s vice nez 200 syndromy a stal se
tak systémem vhodnym pro ur¢ovani syndromil dle fotografie oblieje. Systém na obliceji urci body,
prevede oblicej na geometrické obrazce a ofizne rizné Casti na které se pozd¢ji zamétuje. Kazdy kousek
obrazu je preveden na Skalu odstinu Sedi a systém poté ke kazdé oblasti pfifazuje mozné pravdépodobné
diagnozy. Vysledky zjednotlivych oblasti obrazti se porovnaji a vysledkem je opét seznam
pravdépodobnych diagnéz. K urceni spravnosti vysledkl se porovnava spravnost vysledku na prvni
pozici seznamu, na pozicich prvnich péti a deseti vysledkl. DeepGestalt urcil spravé 91% vysledkt

v kategorii zafazeni spravné diagnozy do seznamu deseti nejpravdépodobnéjsich. [37]

Ada DX je platforma dovolujici zadanim vysledkt klinickych pozorovani a vySetieni rychle vytridit
pravdépodobné diagnédzy a piimo navrhuje k ,,zaskrtnuti dal$i symptomy, podle kterych nasledné
uptesiiuje své vysledky. [38] Mezi mensi projekty mizeme zafadit naptiklad polo automatizovany

systém k detekci akromegalie. [39]

At uz se nastroj zamétuje na kteroukoliv Cast posbiranych udajii o pacientovi, obecné vSechny typy

vyrazn€ zrychluji diagnostiku. [40]

5 ZAVER:

10



Cilem toho ptehledu je seznamit Ctenaie s problematikou expertnich systémt a jejich moznosti zasazeni
do konceptu medicinské diagnostiky. I kdyz se ES t&Sili velkému zajmu hlavné v dob¢€ po svém vzniku
v druhé poloviné minulého stoleti, z prezentace zminénych piiklad vyplyva, Ze i nadale je toto téma
velmi aktudlni. Existuje velka fada autorti vyvijejicich nové a nové systémy a nékteré z nich dosahuji
zna¢nych kvalit. V dnesni dobé¢, kdy existuje velké mnozstvi funkénich databazi, je mozné z téchto
cerpat a pouzit jejich informace k objeveni novych, dosud neznamych spojitosti. Celosvétové databaze
je ovSem neustale tfeba udrzovat a aktualizovat, mezistatni podpora v tomto sméru je tedy témet
nutnosti. Projekt ERN si dava za cil tuto spolupraci udrzovat a rozvijet na poli vzacnych onemocnéni.
Shromazd’ovani dat o pacientech a systematické tfidéni informaci pomaha udrzovat data aktualni a
snadno dohledatelna k dalSimu zpracovani. Vyuziti expertnich systémd je pro tento projekt vyhodnym
krokem k dosazeni vytyceného cile mezistatniho vyuzivani znalosti a zptistupnéni tak adekvatni péce

pacientiim se vzacnym onemocnénim.
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