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MobiDetails est une application web libre d’accès dédiée à l’annotation des 
petits variants d’ADN (<50 pb). L’idée est d’agréger sur une unique page les 
outils et données les plus pertinentes pour l’interprétation et la classification.
https://mobidetails.iurc.montp.inserm.fr/MD/

• HGVS:
• hg19/38
• g., c., p.

• Pseudo-VCF
• Exon/intron
• Nearest splice 

site
• Metadome
• Sequences
• Litterature

• gnomAD2&4
• dbSNP
• Clinvar
• Clingen
• Intervar 

ACMG
• LOVD

• CADD
• Eigen
• MPA

• MaxEntScan
• SPiP
• Absplice
• SpliceAi
• SpliceAI-visual

• SIFT
• Polyphen2
• FatHMM
• Mistic
• Meta SVM/LR
• Clinpred
• REVEL
• alphaMissense

• dbMTS:
• miRanda
• TargetScan
• RNAhybrid

• Multiple 
classification / 
variant/ user

• Email contact

DNA 
variant 

(hg19/38 HGVS 
or VCF-like 

nomenclature)

Full 
Nomenclatures

Positions

Frequencies 
and databases

Overall 
predictions

Splicing 
predictions

Missense 
predictions

miRNA 
predictions

User-defined 
classification

   Depuis la mise en ligne en 2020 et la publication en 2021, de multiples    
   mises à jour ont permis d’ajouter de nouveaux outils et jeux de données :
ü Mise à jour transcrits Variant Validator 2022_11 dont transcrits MANE: 111226 

transcrits disponibles
ü Lien vers les critères de classification ACMG gènes spécifiques de ClinGen, et vers 

les classifications de variants ClinGen
ü Intégration AbSplice (prédictions d’altération de l’épissage tissus-spécifiques)
ü Intégration AlphaMissense (prédictions d’impact des variants faux-sens basées sur 

AlphaFold)
ü Intégration de gnomAD v4 (807,162 individus)
ü Analyse structurale des faux-sens: lien direct vers MIZTLI:

    MobiDetails propose aussi des outils originaux, tels SpliceAI-visual (de Sainte 
Agathe et al., 2023), une déclinaison graphique de l’algorithme de prédiction d’altération de 
l’épissage SpliceAI. SpliceAI-visual permet d’affiner l’analyse des résultats de SpliceAI:
• En utilisant les scores bruts en lieu et place des delta-scores: on évite le piège du delta 

score
• En prédisant tout variant accepté par MobiDetails sur les transcrits MANE et de nombreux 

autres, incluant les indels
• En déterminant facilement la phase conséquente de l’altération, il est possible moduler le 

score ACMG PVS1 dans certains cas

MobiDetails peut aussi participer à diffuser de manière simple des résultats de 
tests fonctionnels!

L’utilisation de MobiDetails ne requiert pas 
la création d’un compte utilisateur et toutes 
les annotations sont disponibles en mode 
public. 
Cependant, être enregistré permet 
d’accéder à des fonctionnalités avancées, 
comme la « surveillance » des variants dans 
Clinvar: chaque utilisateur peut construire 
une liste de variants à suivre dans Clinvar, 
et à chaque nouvelle version, les 
changements notables sont envoyés à 
l’utilisateur par email:

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

