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) | MobiDetails est une application web libre d’acces dédiée a I'annotation des
I I ! "1dé ! . I 11 000 visit
OV — petl.ts varlants'dADN (<50 pb.). 'idee est d'agreger' sur une unlque.p.age. les > =00 visiteursvél?;fzieai;/mois
Q@ outils et données les plus pertinentes pour lI'interprétation et la classification.
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d’accéder a des fonctionnalités avancées,

Missense Overall comme la « surveillance » des variants dans
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Dear ,
Please find below a table summarizing the last changes in ClinVar concerning the variants you are watching:

epuis la mise en ligne en 2020 et |la publication en 2021, de multiples

MobiDetails Clinvar watch

ClinVar release / interpretation

Variant

mises a jour ont permis d’ajouter de nouveaux outils et jeux de données : e Zoaaiiz _lomun
v’ Mise a jour transcrits Variant Validator 2022 11 dont transcrits MANE: 111226 e T e e e NI et
transcrits dis pon ibles You can connect to modify your Clinvar watch settings or modify your list of followed variants.
v’ Lien vers les critéres de classification ACMG génes spécifiques de ClinGen, et vers
les classifications de variants ClinGen e s
v’ Intégration AbSplice (prédictions d’altération de I'épissage tissus-spécifiques) = f,gzjl --':"""""
v’ Intégration AlphaMissense (prédictions d’impact des variants faux-sens basées sur —fE = =~

AlphaFold)
v’ Intégration de gnomAD v4 (807,162 individus)

v" Analyse structurale des faux-sens: lien direct vers MIZTLI: \ J>
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MobiDetails propose aussi des outils originaux, tels SpliceAl-visual (de Sainte
Agathe et al., 2023), une déclinaison graphique de l'algorithme de prédiction d’altération de
I"épissage SpliceAl. SpliceAl-visual permet d’affiner I'lanalyse des résultats de SpliceAl:
* En utilisant les scores bruts en lieu et place des delta-scores: on évite le piege 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 |'altération, il est possible moduler le
score ACMG PVS1 dans certains cas ,‘1@

Ascore DL

SpliceAl-visuaI (graphical outputs for SpliceAl predictions)
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0 SpliceAl-visual deals with raw scores instead of delta scores

e SpliceAl-visual predicts complex variants

B RE—— MobiDetails peut aussi participer a diffuser de maniere simple des resultats de
associated to canonical splice sites variants tests fonCtion nels |
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