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ONTOLOGIE

En philosophie, I est I'eétude de I'étre en tant qu'étre,
c'est-a-dire I'eétude des propriétes generales de ce qui existe.

Une ontologie est un

dans un domaine particulier comme 'immunogénétique.

Une ontologie cherche a représenter le sens des concepts et
des relations qui les lient.

Elle comprend une , Inventaire du
vocabulaire pour les métadonnées et les concepts, la
déeclaration des instances (valeurs) et les propriétés
particulieres qui expriment entre concepts et
Instances.



World Wide Web

(Créé par Tim Berners Lee en 1990)
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Ontology (IMGT-ONTOLOGY)

o |ntroduction
o MGT-ONTOLOGY axioms and concepts

An ontology is a concise and non ambiguous description of the more significant and relevant concepts in a application domain.
MGT-ONTOLOGY [1], is the first ontalogy which allows the management of the immunogenetics knowledge for all vertebrate species.

Citing IMGT-ONTOLOGY:

o Gludicelll, ¥, and Lefranc, M-P. "Cntology for Immunogenstics: IMGT-DNTOLOGY", Bioinformatics, 15, 1047-1054 (1999) PMID: 10745995, LIGK: 221, =

o Lefranc, M-F. et al. "IMET-ONTOLOGY for Immuncogenetics and Immunoinformatics, hitpfawsea imgt.org”, in Silico Biclogy, 2004, 4, 17-29. Epub 2003 4 0004, LIGK 278, PWID. 15089751
o Lefranc, M-P_ et al. "IMGT-Choreography for Immunogenetics and Immuncinformatics”, fn Silico Biclogy, 2005, 5, 45-60, Epub 2005, 5, 0006, 24 Dec 2004, LIGM: 294, PMID: 15972004

o Duroux, P.etal., "MGT-Kaleidascope, the Formal IMGT-ONTOLOGY paradigm”, Biochimie, 90, 570-583 (2008). Epub 2007 Sep11. PMID: 179498386

Introduction

The maolecular synthesis and genetics of the immunoglobulin {IG) and T cell receptor (TR) chains and the polmorphism of the MHC are particularly complex, and therefore one of the first tasks of
MGT-ONTOLOGY compriges a formal specification of the terms to be used in the domain of immunogenetics and bioinformatics [2-8].

MGT-ONTOLOGY includes a controlled vocabulary and annotation rules which are indispensable to ensure accuracy, consistency and coherence in IMGT® [5] IMGT-ONTOLOGY allows scientists and clinicians

to use identical terms with the same meaning. This provides a semantic repository to be included in mare general molecular biology ontologies, and will be therefore of a great help to increase interoperability
between specialist and generalist databases.

IMGT-ONTOLOGY axioms and concepts

Seven IMGT-ONTOLOGY axioms have been defined [1,6-8] 'IDENTIFICATION', 'DESCRIPTION', 'CLASSIFICATION’, 'NUMEROTATION', 'LOCALIZATION', 'ORIENTATION', and "OBTENTION'. They
constitute the Formal IMGT-ONTOLOGY or IMGT-Kaleidoscope [9,10].

The MGT-ONTOLOGY concepts of identification, description, classification, numerotation, localization, orientation and obtention were generated from these axioms and described in ref. [1,2 6-8].

Concepts of interaction that are necessary to define interactions between entities were defined based on these concepts.
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World Wide Web

Les ressources sous forme de page HTML (Langage HTML)
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Seven IMGT-ONTOLOGY axioms have been defined [1,6-8] 'IDENTIFICATION', "DESCRIPTION', "CLASSIFICATION', 'NUMEROTATION', 'LOCALIZATION', "ORIENTATION', and 'OBTENTION'. They constitute the Formal
IMGT-ONTOLOGY or IMGT-Kaleidoscope [9,10]

The IMGT-ONTOLOGY concepts of identification, description, classification, numerotation, localization, orientation and obtention were generated from these axioms and described in ref [1.2 6-8]
Click here for.

o Figures illustrating some of the IMGT-ONTOLOGY axioms and concepts (IMGT Education).

o Corespondence between the IMGT- ONTOLOGY concepts and the IMGT Scientific chart rules (IMGT Scientific chart).

iScientific chart rules and ontologies reportNENa

Marie-Paule Lefranc, Francais Ehnrenmann, Patrice Duroux and Véronique Giudicelli

(D1.2 ImmunoGrid, The European Virtual Human Immune System Project, 1ST-2004-028069)

Describes the IMGT-ONTOLOGY concepts of identification, description and classification at the molecular level, generated from the [DENTIFICATION, DESCRIPTION and CLASSIFICATION axioms of the Formal
IMGT-ONTOLOGY (IMGT-Kaleidoscope).
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World Wide Web

Limites

» Balises HTML.: la connaissance est encapsulée dans une
couche de préesentation

 Introduction de balises propriétaires (Microsoft, Netscape)

 Les liens hypertexte ne permettent pas de qualifier les
relations entre les informations

e La qualité des pages est tres héterogene

Ces informations ne sont pas
exploitables automatiquement



World Wide Web Consortium (W3C)

(crée en 1994)

- Developpement de technologies (spécifications, guides, logiciels
et outils)

- Proposition des standards, pour la croissance et I'exploitation

du Web

En particulier, en 1998, le langage de balisage ex tensible
XML (Extensible Markup Language)
devient une recommandation du W3C

« XML devrait pouvoir étre utilisé sans difficulté sur Internet

* Les documents XML devraient étre lisibles par 'homme
et raisonnablement clairs

o || devrait étre facile de créer des documents XML

e || devrait étre facile d'écrire des programmes traitant les

documents XML



Séquence EMBL AM947564




Séqguence AM947564 en format XML




RDF : Resource Description Framework

Crée en 1999 pour décrire les métadonnées
dans I'objectif de traiter I'information automatiquement,
de favoriser I'interopérabilité des connaissances et de

structurer les informations.

. information permettant d’en décrire une autre

* Les métadonnées sont habituellement comprises comme des
données a propos des données.

» Un catalogue de bibliotheque contient de l'information
(méetadonneées) a propos de publications (données)

* Un systeme de fichier informatique definit des droits de lecture,
écriture, etc. (métadonnées) a propos des fichiers (donnees).



RDF

« Standard du W3C
* Base sur XML
« Un début vers un Web structurée
 RDF emploie les URIs comme schéma de nommage
(pour éviter la confusion, entre termes de semantique différents)
e On peut déecrire n'importe quoi... Méme une personne
e Grande souplesse quand a l'extensibilité



RDF

RDF se base sur une description des connaissances a l'aide
de phrases simples :

C’est un moyen d'exprimer des relations.

Ces relations sont décrites sous forme de graphe.

Chaque nceud du graphe est une ressource ou une valeur.
Et chaque noeud est relié a un autre par un arc "nomme"

Sujet noeuds du graph

(source, ressource) / \

Prédicat
(propriété)

Objet

cible, valeur
( ) Shémas issus de http://xulfr.org/wiki/FormatRdf/Introduction

=> Ceci correspond a un lien qui comporte un sens :
c’est du Web semantique



Les objectifs du Web sémantique sont de partager les
connaissances et de pouvoir les manipuler
automatiqguement.

Pour ceci, il faut qualifier le savoir (a I'aide de
metadonneées), le formaliser en utilisant une syntaxe
extensible (par exemple avec XML) et le structurer
pour eviter les duplications.



ONTOLOGIE

Sur le plan informatique

Les ressources sont définies les unes par rapport aux autres
selon un graphe. Cette structure permet une automatisation de
la manipulation des données.

Différence entre une thésaurus et une ontologie :

un thésaurus relie des concepts entre eux selon des relations
precises : synonyme, homonyme, hierarchie, terme associe.

L'ontologie ajoute des regles et des outils de comparaison sur
et entre les termes, groupes de termes et relations :
équivalence, symétrie, contraire, cardinalité, transitivite.

=> Dans cet objectif RDF est trop limité en particulier, il ne
permet pas de donner la nature des relations (transitive inverse,
..), possede une logique trop limitée pour faire du raisonnement



ONTOLOGIE

Une definit formellement les employes pour
un

Les ontologies sont destinées a étre utilisées par:
e des personnes
» des bases de données
» des applications

ayant besoin de partager des informations



ONTOLOGIE

Au sein d’'une ontologie, les termes sont regroupés
sous forme de (ou classes) semantiques: ils

definissent un groupe d’individus (instances) possedant des
propriétés similaires.

Les ontologies incluent les , Informatiquement
exploitables, des élémentaires et de leurs

Les ontologies doivent permettre le et la



Bases de connaissances:

Une ontologie ainsi que I'ensemble des
iIndividuelles des constituent une base
de connaissances. Une frontiere subtile marque
la fin d'une ontologie et le début d'une base

de connaissances.



OWL (Web Ontology Language)

En 2004, OWL devient une recommandation du W3C

OWL découle de RDF et RDFS, possede des connecteurs
logiques, d’exprimer des cardinalités sur les propriétes et
d’en spécifier la nature.

Une ontologie formalisée en OWL comprend
Un espace de nom, :
L’entéte <owl :Ontology> pour décrire I'ontologie
La definition des classes, des propriétes et des instances



Classes, sous-classes, héritage et spéecialisation

Notion de Classe :
Définit un groupe d’'individus possédant des propriétes similaires.
Thing est la classe mere.

Def : polygone a 4 cbtés

Def: quadrilatére
(convexe)

dont les cotés sont
paralleles deux a deux

spécialisation

Def: Parallélogramme
a angles droits

v Def: rectangle dont les
cotés sont égaux



Exemple de hiérarchie : ontologie des pizzas
(exemple fournit avec Protege)

Exemples d’ingrédients



Exemples de hiérarchie
les concepts d’identification de IMGT-ONTOLOGY



Instances

Ce sont les « individus » qui peuplent les classes



Les 3 sous-langages OWL

. permet d’établir une hiérarchie de concepts
simples, contraintes simples.

(DL pour description logic): comprend toutes les
structures de OWL, possede une expressivité plus
Importante, avec complétude de calcul.

expressivité maximale, liberté syntaxique sans
garantie de calcul, une classe peut aussi correspondre a
I'instance d’'une autre classe.



Classes equivalentes et classes disjointes

« OWL permet de déclarer que 2 classes sont equivalentes:
2 classes sont équivalentes lorsgu’elles ont les mémes instances
exemple: classe « Voiture » et « Automobile »

 Inversement on peut declarer que 2 classes sont disjointes:
2 classes disjointes lorsgu’elles ne peuvent avoir des instances communes
exemple: les cercles ne fait pas partie des parallogrammes.
exemple: classe « Women » et « Man »






Instances identiques ou differentes

« OWL permet de déclarer que 2 instances sont les mémes:

 Inversement on peut déclarer que 2 instances sont differentes:

On peut déclarer les individus d’'une méme classe mutuellement différents les
uns des autres:



Propriétés

- Propriété d’objet (Object property) : relie une instance a une autre instance

- Propriété de type de données (Datatype property): relie une instance a des
valeurs.

Son

Son_of Mother

brother_of Son

OWL propose un héritage des propriétes (a exploiter pour les relations entre
les motifs).



Propriétés

restrictions globales
domain : classes pour lesquelles est définie la propriéte,
range : classes reliees par la proprieté au domain.

domain relation range
Son brother_of Son
Mother mother_of Son

Son son_of Mother



Caractéeristiques des Propriétés:
symetrigues, transitives, inverses et fonctionnelle S

GrandParent

parent_of

Parent parent_of

parent_of

YoungChild

(familles de 3 générations avec de jeunes enfants)

Symétrique: brother_of
Transitive: parent_of
Inverse: son_of / mother of
Fonctionnelle : son_of



Restriction sur les Proprietés : déclaration au niv eau des

classes
GrandParent
domain relation range
parent_of
Parent GrandParent, Parent parent_of Parent,YoungChild
parent_of
YoungChild

au niveau d’'une classe, permet de restreindre |  es classes liées par une
relation. Exemple : un individu de la classe Parent ne peut étre relié par la relation
parent_of qu’a un individu de la classe YoungChild

. au niveau d’'une classe, indique qu’un individu a
au moins une relation avec un individu de la class e indiguée dans la restriction
Un individu de la classe GrandParent a au moins une relation avec un individu de la
classe Parent

. au niveau d’'une classe, permet de restreindre la relation a un individu donné



Restriction sur les Propriétés : déclaration au niv eau des
classes (cardinalités)

Mother
Ex de familles nombreuses de moins de 10 enfants
_ mother_of
child_of - Une mére a au moins 3 enfants
- Une mere a au plus 10 enfants
Child - Un enfant a une et une seule mere

minCardinality: toute instance de la classe est liée par la propriété a au moins x
individus Exemple: propriété mother_of de la classe Mother : minCardinality=3

maxCardinality: toute instance de la classe est liee par la propriété a au plus x
individus Exemple: propriété mother_of de la classe Mother : maxCardinality=10

cardinality: toute instance de la classe est liée par la propriété a exactement x
individus Exemple: propriété son_of de la classe Mother : cardinality=1



Les ontologies en Biologie

* On s’'intéeresse aux ontologies qui sont du domaine public.
e Leur nombre augmente régulierement

(besoin de définir, de partager).
» Elles couvrent des sujets et domaines différents.



Gene Ontology.

« GO a éte créee en 1998. GO resulte d'une collaboration
entre plusieurs bases de données: FlyBase (drosophile), the
Saccharomyces Genome Database, et des base de données
de génomes (homme et souris), etc.

« GO comprend 3 parties axees sur :

- (fonction des genes exprimes
ex. ATPase activity.

- (rOles biologique généraux
de fonctions moléculaire complexes ex: la mitose).
- (structures subcellulaires,

localisation des complexes macromoleculaires ex: le
noyau, le télomere).















Synthese des immunoglobulines et concepts
d’identification d'IMGT-ONTOLOGY



Synthese des immunoglobulines et concepts
d’'identification d'IMGT-ONTOLOGY
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Concepts d’identification d’'IMGT-ONTOLOGY

http://bioportal.bioontology.org



Les concepts de description de IMGT-ONTOLOGIE:
La connaissance pour I'annotation des séquences

>X62106.0|HSVI2| Homo sapiens VI- 2 gene for immunoglobulin heavy chain

tgagagctcc gttcctcacc atggacf{ggajectggaggat cctcttc ttg gtggcagcag 60
ccaca@Utap gaggctccct agtcccagtg atgagaaaga gattgag tcc agtccaggga 120

gatctcatcc acttctgtgt tctctccaca ggagceccaetTeraggot

tgaaa acccacatcc

(eE=Te[e[e] ([l agaaacccaa gggaggaggce ag

L-PART1 L-PART?2 V-REGION V-RS
5UTR V-INTRON 3UTR
S——p  p o S —
) - - V-HEPTAMER
INIT-CODON \or ~ AccePTOR 1St2(§YS Znio(ijS V-SPACER
V-NONAMER

-SPLICE -SPLICE



Application: formalisation dans Protegée des labels qu
Le V-EXON et de leur relations
(Source d’information: les informations de l'article d

| composent

e Biochimie)

Relation

Reciprocal relation (inverse)

"adjacent_at_its_ 5 prime_to"

"adjacent_at_its_3 prime_to"

"included_with_same_5 prime_in",

“includes_with_same_5 prime",

“included_with_same_3_prime_in",

“includes_with_same_3 prime",

"overlap_at _its_5 prime_with"

"overlap_at _its_3 prime_with"

"included_in"

"includes"




Protege
(nttp://protege.stanford.edu/)

Protégé est un logiciel gratuit (JAVA), plate-forme open-
source qui fournit une une suite d'outils pour construire des
bases de connaissance et des ontologies.

Protégé inclut de nombreux plugins pour la manipulation et
la représentation d'ontologies dans différents formats.

L’éditeur Protégé-OWL permet aux utilisateurs de construire
des ontologies pour le Web sémantique en OWL.



Création d’'une nouvelle ontologie avec Protege 3.4 beta

|
|



Espace de nom

Chaque ontologie éditée avec protégé a son propre espace de nom:

C’est le « default namespace »

C’est une chaine de caracteres qui préefixe les noms des classes,

propriétes, instances afin d’assurer leur unicité (Unique Resource ldentifiers URI).
=> Evite la confusion en cas de termes identiques utilisés avec des significations
differentes en fonction du domaine de connaissance de I'ontologie




Création de nouvelles classes avec Protége (1)




Création de nouvelles classes avec Protéegé (2)




Classes disjointes

On peut soit exprimer que les sous classes d’'une classe sont toutes disjointes

Click droit =>



Soit expliciter quelles sont les classes disjointes




Création de sous-classes avec Protégé



Création d’'une nouvelle propriété avec Protége de type ObjectProperty




Création d’'une nouvelle propriété avec Protége de type ObjectProperty




Création d’'une nouvelle propriété avec Protége de type ObjectProperty




Création d’'une nouvelle propriété avec Protége de type DataTypeProperty




Restrictions sur les propriétés



Restrictions sur les propriétés



Restrictions sur les propriétés



Tests et vérifications



Tests et verifications



Tests et verifications



Création d’instances avec Protegé



Représentation graphique de I'ontologie




Représentation graphique de I'ontologie



Représentation graphique de l'ontologie




Représentation graphique de lI'ontologie: OWLviz




Représentation graphique de 'ontologie:Ontoviz



Représentation graphique de 'ontologie:Ontoviz

—



Représentation graphique de 'ontologie:Ontoviz



Représentation graphique de I'ontologie:Jambalaya










Importation d’ontologies

Il est possible d'utiliser les classes les propriétés et les instances de
L’ontologie importée, d’en étendre la description

Attention, la référence aux classes, propriétés et individus d’'une autre
Ontologie en utilisant I'espace de nom est difféerent de I'importation complete
D’ontologies.




1- faire I'inventaire des termes (qui correspondent a autant de concepts)
2- les classer dans 2 catégories: codants ou non codants

3- créer I'arborescence des concepts

4- les visualiser avec OWLViz, OntoViz, Jambalaya

Relation Reciprocal relation (inverse)
"adjacent_at_its_5_prime_to" "adjacent_at_its_3_prime_to"
“included_with_same_5 prime_in", | “includes_with_same 5 prime",
“included_with_same_3 prime_in", | "includes_with_same_ 3 prime",
"overlap_at_its_5 prime_with" "overlap_at_its_3 prime_with"
“included_in" “includes"

5- créer les relations (et leurs caractéristiques)

6- définir les restrictions sur les relations

7- faire les tests de consistance

8- créer les instances (pour la séguence X62106)



