Ontologies et
I'éditeur Protegée

Application a la formalisation des
concepts de description
d'IMGT-ONTOLOGY

Véronique Giudicelli

LIGM, IGH, UPR CNRS 1142

141 rue de la Cardonille

34296 Montpellier Cedex 5

tel: 04.99.61.99.28 fax: 04.99.61.99.01

e-mail: Veronique.Giudicelli@igh.cnrs.fr 5 mai 2010



ONTOLOGIE

En philosophie, I est I'étude 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
declaration des instances (valeurs) et les proprietés
particulieres qui expriment entre concepts et
Instances.



World Wide Web

(Créé par Tim Berners Lee en 1990)

=> Pour partager des connaissances et de relier les informations partagées.
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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)

Les relations entre ses pages qui se traduisent par des liens hypertextes
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<h3 id="keyConcepts">IMGT-ONTOLOGY axioms and concepts</h3x
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Seven IMGT-ONTOLOGY axioms have been defined <a href="#refs=">[1l,6-8]</a>:
<strong>'<a href="Identification.html">IDENTIFICATION=</a>",
'<a href="Description.html">DESCRIPTICH</a>",
Ontology (IMGT-ONTOLOGY) '<a href="Classification.html">CLASSIFICATION</ /a>",
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aII\fIGT-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 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 présentation

* 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)

(créeé en 1994)

- Développement de technologies (spéecifications, 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 difficulte sur Internet

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

e || devrait étre facile de créer des documents XML

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

documents XML



Séquence EMBL AM947564

=10 x|

File Edit WView History Bookmarks Yahoo! Tools Help
iDn hM947564; 5V 1; linear:; genomic DNA; STD:; HUM:; 287 BPF. :I
XX
AC AM947564;
XX
DT 01-APR-2008 (Rel. 95, Created)
DT 01-APR-2008 (Rel. 95, Last updated, Version 1)
2
DE Homo sapiens partial IGHV gene for immunoglobulin heavy chain variable
DE region, patient 4
pie4
EW
o4
o5 Homo sapiens (human)
oc Eukaryota; Metazoa; Chordata; Craniata; Vertebrata; Euteleostomi; Mammalia:
oc Eutheria; Euarchontoglires; Primates; Haplorrhini; Catarrhini; Hominidae;
oc Homo.
XX
EN [1]
RF 1-287
ER Capello D.:;
RT ;
RL Submitted (13-MARR-2008) to the EMBL/GenBank/DDBJ databases.
RL Capello D., Clinical & Experimental Medicine, University of Eastern
RL Piedmont, Via Solaroli, 17 Novara, 28100, ITALY.
e
RN [2]
iy Capello D., Martini M., Gloghini &., Cerri M., Ra=si 5., Deambrogi C.,
RA Rossi D., Spina M., Tirelli U., Larocca L., Carbone A., Gaidano G.:
RT "Molecular analysis of immunoglobulin wariable genes in HIV-related non
RT Hodgkin lymphoma reveals implications for disease pathogenesis and
RT histogenesis";
RL Unpublished.
XX
DR IMGT/LIGM; AM947564; AMI4T7564.
o4
FH ey Location/Qualifiers
FH
FT =ource 1..287
FT forganism="Homo sapiens™
FT fisolate="patient 4"
FT /mol_type="genomic DNA"
FT ,-"cell_t,ype="3 lymphocyte-derived lymphoma™
FT ,-"t,i55'.1e_t,3«'1:e="2-11\’—relat,ed B-cell non-Hodgkin's lymphoma™
FT Jrearranged
FT /db_xref="taxon:9606"
FT CDs <1..>287
FT /codon_start=1
FT /gene="IGHV"
FT /product="immunoglcobulin heavy chain variable region"
FT ,.-"prot,ein_id="CAQ195'?6.J."
FT ftranslation="L3LTCAVSGGSFSGYSWIWIRQTPGKGLEWIGEIKDGGTTNYNAS
FT LESRVSISQDMSTFLLFLTLSSVIPADTATIYFCARGRSPNIGFDFWGQGTL™
FT V_region <1..>287 i
FT fgene="IGHV"
FT /product="immunoglobulin heavy chain variable region™
o4
5Q Sequence 287 BP; 59 A; 80 C; 76 G; 72 T; 0 other:
ctgtccctca cctgocgctgt cagtggaggg togttcagtg gotattocgtg gacgtggatc 60 LI
Done A




Séquence AM947564 en format XML

g (=1 ]

File Edit View History Bookmarks Yahoo! Tools Help

| i Query Results = [ || filez/ f /C:/D.../ Temp/wgetz & ]

This XML file does not appear to have any style information associated with it. The document tree is shown below.

-<EMBL_Services xsi:noNamespace SchemaLocation="hitp://www ebi.ac uk/embl/schema/EMBL_Services_V1.1.xsd"=

- <@ntry accession="AM947564" version="1" dataClass="STD" taxonomicDivision="HUM" created="2008-04-01" lastUpdated="2005-04-01" releaseCreated="93" releaseLastUpdated="23">

- =description>
Homo sapiens partial IGHV gene for immunoglobulin heavy chain variable region, patient 4
</description:=
——frETTeT
- <citation id="1" type="submission" date="2008-03-13">
<author=Capello D.<fauthor=
- <locator:
Capello D, Clinical & Experimental Medicine, University of Eastern Piedmont, Via Solaroli, 17 Novara, 28100, ITALY.
</locator:
</citation>
<citationLocation begin="1" end="257"/>
</reference>

- <reference:
- <citation id="2" type="unpublished"=
- <title>
Maolecular analysis of immunaglobulin variable genes in HIV-related non Hodgkin lymphoma reveals implications for disease pathogenesis and histogenesis

</title=
<author=Capello D.<fauthor=
<author=Martini M._</author=
<author=Gloghini A.<fauthor=
<author=Cerri M.</author:
<author=Rasi 5.</author=
<author=Deambrogi C.<fauthor>
<author=Rossi D_</author>
<author=Spina M.<fauthor>
<author=Tirelli U.</author=
<author=Larocca L </author=
<author=Carbone A <fauthor=
<author=Gaidano G.</author:-

</citatien>

<dbreference db="IMGT/LIGM" primary="AM947564" secondary="AM247364"/>
+ =feature name="source"></feature>
+<feature name="CDS"=</feature=
+ <feature name="V_region"></feature:
- =sequence type="genomic DNA" length="287" topology="linear" version="1"=

ctgtcectcacctgegetgtcagtggagggtegticagtggetaticgtggacgtggatccgecagaceccaggaaaaggictggagtggatc gge gaaatcaaagatgggggaactactaactacaatge gteccicaagagtegagtticcatttcacaagatatgtegac gttectecietic

</gaquences
=fentry>
</(EMBL_Services:>

Jl

| Done

i
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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
(metadonneées) a propos de publications (données)

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



RDF

e Standard du W3C
e 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 nceud est relié a un autre par un arc "nomme"

Sujet @ nceuds du graph
(source, ressource) \é\

Prédicat ressource —redicat— ] litersl

(propriété) hitpisulfirorgfusers#name ; .
H,_H____f_n':d:cm
. EE— Autre ressource
Objet Y
(cible, valeur) laurent _ o _
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
automatiguement.

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 éviter 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 patrticulier, 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 employeés 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 gue 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 propriétés 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 définition 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.

i owl:Thing 2
oa |
' .'_‘r“j"'ad'”"'te“a ' D Def : polygone a 4 cotés
———
Is a ‘
L i e T — Def. quadrilatére
spécialisation (Parallelagramme ) D’ (convexe)
B el dont les cotés sont
s a paralleles deux a deux
o T - [T = ;
( Rectangle | Pef: Parallelogramme
iy 1 L a angles droits
Is_a T
v ity Def: rectangle dont les
| Carre | . p
ALt i i cotés sont égaux




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

-

{.. owl: Thing .J'
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Exemples de hiérarchie
les concepts d’identification de IMGT-ONTOLOGY

T _'-\._\.‘_ _\_\-""\-\.
'.'_ imgt:protein | [ imgteDNA |
_--"-- i5- i S BE g

.\-\-\_\_ —
5 B T
g |mg’:|‘u‘|n:-|En:uIET'g.rpe " |mgtnucIE||:: acid ,.z::]—l-‘--a—u imgt:mRNA |

S IR o = = e '\-\.\_\_\_ = o
~— ., i

E"—'ﬂ_—___"'\—\_\ _\_\_"".E.;-'—'__
is { |mgt unl:lEanl:If (_ imgt: uDNA )
| lmgtgermllne )
e _ — A . B /_—ﬂ
'.xiwl:Thlnl?’.f]:il—&a—'hql_r_r'n_git:IDENTlFIGATI_E_J_P:JJ}:::]—M—( |rn|;|_t GunﬂguratlunTypE iva - =
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e —
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S
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Instances

Ce sont les « individus » qui peuplent les classes

person

: i
women man
10 [0 %} \1 10

July Ann John Charles Marc




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 »

person
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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:

person
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Propriétés

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

Mother

nmther_néml_ﬂf'z

Son :/IJmther_nf':

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

Son

son_of Tnstance Mother
brother_of Tnatance® | Son
age Integer™

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
Mother
parent_of
mnther_n%nn_nf* Parent parent_of
parent_of
- - i
Son DJlDﬂIEI_Df YoungChild

(familles de 3 générations avec de jeunes enfants)

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



Restriction sur les Propriétés : 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 indiquée 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 Propriétes : 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

e 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).



¥} The Gene Ontology - Mozilla Firefox —

I (=]

6v C X i | oo ntp:/www.geneontology.org/ B9 - [*8-|gene ontoiogy P2
(2] Most Visited @ Getting Started :.. Latest Headlines | tomcat 4 Outis inguistiques | ] Autres sites CNRS
ol -0 weswnen | o 00 o0 @- e -0 o
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- Search I— =

—..the Gene Ontology [gene orproten name =] _gol |
Downloads Tools Documentation Projects About Contact
Welcome to the Gene Ontology website! T
Tools

The Gene Ontology project is a major bioinformatics initiative with the aim of standardizing the representation of gene and
gene product attributes across species and databases. The project provides a controlled vocabulary of terms for
describing gene product characteristics and gene product annotation data from GO Consortium members, as well as
tools to access and process this data. Read more about the Gene Ontology...

Search the Gene Ontology Database

Search for genes, proteins or GO terms using AmiGO:

|MiTosis ol |

is the official GO browser and search engine. Browse the Gene Ontology with AmiGO .

AmiGO browser
OBO-Edit ontology editor
Ontology downloads
Annotation downloads
Database downloads
Documentation

GO FAQ

GO on SourceForge

Contact GO

The Gene Ontology project very much encourages input from the community into both the content of the GO and
annotation using GO. We are very happy to work with others to ensure that the GO is both complete and accurate, and

News
GO on Twitter
Minutes for GO Consortium

meeting now available (16 days

Job vacancy: Gene Ontology
developer at EBI (51 days ago)
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Changes to the GO Consortium
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&) AmiGO: Term Search Results - Mozilla Firefox —
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J A AmiGO: Term Search Results

[ Perform an action with this page's selected terms. . I |

[T GD:0007067 : imitosis: [show def]

" GO:0051337 : zmitosis [showzsf]

[T GoO:0007113 : endomitotic cell cycle [show def]

Query matches synonym "en [exact synonym]

[T GOD:0010458 : exit from mitosis! [show def]

I G0:0007088 : requlation of mitosis! [show def]

T GO:0045840 : positive requlation of mitosi

[show def]

Query matches synonyms "up regulation clfé_ [exact synonym], and 4 more

I GO:0045839 : negative regulation of im
Query matches synonyms "down regulation of

shaw def]




%) AmiGO: mitosis Details - Mozilla Firefox
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B G0:0006996 : organelle organization [13776 gene products]
B c0:0048285 : organelle fission [1879 gene products]
B G0:0000280 : nuclear division [1782 gene products]
B G0:0007067 : mitosis [1746 gene products]
B G0:0009987 : cellular process [187265 gene products]
B G0:0007049 : cell cycle [7516 gene products]
@ c0:0022402 : cell cycle process [5185 gene products]
B G0:0022403 : cell cycle phase [4193 gene products]
B G0:0000279 : M phase [3561 gene products]
B c0:0000087 : M phase of mitotic cell cycle [1888 gene products]
® G0:0007067 : mitosis [1746 gene products]
B G0:0007067 : mitosis [1746 gene products]
B G0:0000278 : mitotic cell cycle [3414 gene products]
@ G0:0000087 : M phase of mitotic cell cycle [1888 gene products]
@ G0:0007067 : mitosis [1746 gene products]
B G0:0022402 : cell cycle process [5185 gene products]
B 50:0022403 : cell cycle phase [4193 gene products]
H G0:0000279 : M phase [3561 gene products]
B c0:0000087 : M phase of mitotic cell cycle [1888 gene products]
@ G0:0007067 : mitosis [1746 gene products]
B G0:0007067 : mitosis [1746 gene products]
B c0:0006996 : organelle organization [13776 gene products]
B G0:0048285 : organelle fission [1879 gene products]
B G0:0000280 : nuclear division [1782 gene products]
B G0:0007067 : mitosis [1746 gene products]
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Synthese des immunoglobulines et concepts
d’identification d'IMGT-ONTOLOGY

"MoleculeType"

V-gene D-gene J-gene C-gene V-gene  J-gene C-gene concept

TR - BT oW

Genome 5

V-D-J-C-sequence G-Heavy chain

Proteome V-J-C-sequence @G-nght chain protein

I
|G (or antibody)



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

"MoleculeType" "ConfigurationType"
D-gene J-gene  C-gene Vgene J-gene C-gene concept concept
n 1 (N .
Genome  {EHEHEHHHTHEHT- T [ 9PNA germiine
DNA rearrangements [
V-D-J-gene C-gene V-J- gene C- gene
f
— VR T o JHH—— [ooNA ] [rearranged]
L-V-D-J-C-sequence L-V-J-C-sequence
I 1 | —— |
Transcriptome s—{ll [ [ = 5-—[.:|— ¥ mRNA rearranged
(or in vitro cDNA)
Proteome V-J-C-sequence G -Light_chain protein rearranged
V-D-J-C-sequence IG-Heavy chain
G (or antibody)
[| Molecule_EntityType
is_defined_by | | defines
is_defined_by / /defines is_defined_by \ defines
gDNA COpaniien undefined
S v [oiobe | = |
CONA oleculeType GeneType diversity ConfigurationType | germline
protein joining rearranged

constant



Concepts d’identification d’'IMGT-ONTOLOGY

http://bioportal.bioontology.org



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

>X62106. 0] HSVI 2| Hono sapi ens VI-2 gene for immunogl obulin heavy chain

t gagagctcc gttcctcacc [afgpact gga cctggaggat cctcttcttg gt ggcagcag 60
ccacgggiaa gaggctccct agtcccagtg atgagaaaga gattgagtcc agtccaggga 120
gatctcatcc acttctgtgt tctctccafa ggagcccact cc 180
240
300
360
420
t gaaa acccacatcc 480
IeEGe[slle]t Cc agaaacccaa gggaggaggc ag
L-PART1 L-PART2 V-REGION V-RS
V-HEPTAMER
INIT-CODON [ or  AccePTOR 1St'2%YS 2nc11-0(iYS V-SPACER
V-NONAMER

-SPLICE -SPLICE



Application: formalisation dans Protégé des labels qu | composent
Le V-EXON et de leur relations

(Source d’information: les informations de I'article d e Biochimie)
V-GENE
L-INTRON-L V-REGION V-RS

S'UTR V-INTRON 3'UTR

INIT-CODON L1 V-HEPTAMER
L-PART1 L-PART2 1
V-SPACER" \ NONAMER
DONOR-SPLICE l
ACCEPTOR-SPLICE V-EXON
V-REGION
I 1
£5 29 =4y
-2 8% a8
1 |
V-EXON
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 difféerents formats.

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



O Create from Existing Sources

Select a Project Type:

1)

x

Protégé Files (.pont and pins)
Protégé Database
Experimental XML File {xml)
Oyl f ROF Database

oL RDF Files

RDF Files

Ontology URI (Usualhy a URL starting with hitp:/)

|hﬂpi."MWW.DWl—Dn‘tDngiES.CDm."OI‘leDg‘y"l 211044726 ol |

Detault settings...
L=

Please specify a URI for this ontology.

i Thiz LRI will be uzed by other ontologies that wish to
" import this ontology.

In general, it is recommended that a URI which
carresponds to the locstion of the ontology on the weh
should be used. The URI should therefore resemble a
HTTP URL, far example

| Mext = || Finish || Cancel |

hittp: At preyclormain. commyantology

| = Back || Mext = || Finish || Cancel |

ﬂ

WL Clazses Wiew
) Logic View
i Properties Yiew

L J Do you prefer a less complex user interface?

\ On this page you can specify the initial user interface
zettings for the CWL Classes Tah. The preferred user
interface depends on the language festures and
experience. You can change these settings lster st any
titre, at the bottom of the tab.

| = Back | I Finizh || Cancel |

Création d’'une nouvelle ontologie avec Protege 3.4 beta

)

ﬂ

Language Profile

) RDF Schemma and Ol

() Pure RDF Schema without Oyl
1 WL Full

@ o oL

1 CAL Lite

¢ o Which OWL/RDF dialect do you want to use?

\ You can select which elements of CWL and RDF yau
want to use in your project. You can change these
zettings later at any time, using CWLPreferences.

For example, if you select OWL Lite, then you cannot
create owlunionOf classes, and if you select pure RDF
then you can only create rdf:Properties and rdfs: Claszes.

| = Back " Mext = || Finish || Cancel |




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
différentes en fonction du domaine de connaissance de l'ontologie

IMGT-ONTOLOGY Protégé 3.4 beta

(file:\C: \Documents%20and%20Settings\veronique\Mes%20documents)

=10/ x|
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For Project: @ IMGT-ONTOLOGY For Individual: @Ontology(hﬂp:.f.ﬂmgt.igh.cnrs.fr.ﬂMGT-ONTOLOGY) (instance of owl: Ontalogy, internal name is 21
Ontologies m ﬁ ﬁ K- Ontology URI
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IMGT-ONTOLOGY Protégé 3.4

Création de nouvelles classes avec Protége (1)

(file:\C:\Documents%20and %20Settings\veronigue\Mest20documents\ protege \IMGT-FULL 3.4 gc\o ai\IMG... | |El|i|

File  Ecit Project O Reazoning  Code  Toole  Wincowe  Collaborstion Help

NEel tBE g &Y%

4 >

SUBCLASS EXPLORER
For Project: @ [MGT-ONTOLOGY

@ omLclasses | W Properties | 4 Individials

CLASS EDITOR for owl:Thing (instanee of owl:Class)
For Class: ihl'tp:I.f\www:WS.DrQQ@DZID?IDWI#Thiﬁg

Azserted Hierarchy

(%2 &

oyl Thing

[Create subc

Y fF &[5 [F

;:| Inferred Yiew

D Annotations

a5 Property

L2 rdfs: Clazs

[T e T =l Pl e o Pt N

Walue

= | rdT:commerft

! Lang |

ddae

Asszerted Conditions

MECESSARY & SUFFICIENT
MECESSARY

@ @ &n 2@

@P bisjoints

& 8 B

) Logic Wiew () Properties View




IMGT-ONTOLOGY Protégé 3.4

File  Edit Project OWL  EBessoning Code  Tools  Windowe  Collshorstion Help
NEE B0 mad ¢9 an ﬁpmt&gé
© OmLClasses | WM Properties | 4 Individuals | = Forms | O @ Classes & nstances | @ Jambalays® | Ontoviz mm  # instances |

Création de nouvelles classes avec Protegé (2)

(file:\ C:\Documents% 20and %2 0Settings \veronigue\Mes%20documents\protege \IMGT-FULL3.4-gc\on

=10 x|

For Project: @ MGT-OMTOLOGY

Azzerted Hierarchy

W} CLASS EDITOR for DESCRIPTION (instance of owl:Class)
For Class: [httpo ey imogt orgAMG T-ONTOLOGY ] 0w #DESCRIPTION

[ Inferred Wisw

D Annotations

ol Thing
| 2 rdfs Clazs
B 0 DENTIFICATION

Te  JTTEE 1T
Property Walue | Lang
o frdfs:comment. commentaire ... ‘ k=
||

{5 DESCRIPTION

Asszerted Conditions

MECESSARY & SUFFICIENT

&Tee

ol Thing

MECESSARY

(®) Logic view ) Properties View




Classes disjointes

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

El IMGT-ONTOLOGY Protégé 3.4  (file:\C:\Documents%20and%20Settings \veronique\Mes%20documents\ protege\ IMGT £l al\IMG... [dfml
File  Edit Project ©OWL Ressoning Code Tools  Window  Collshoration  Help
B o P9 a <§prarégé

| @ ® classes anstances | © .

LASS EDITOR for DESCRIPTION (instance of owkiClass)

For Project: @ MGT-ONTOLOGY For Class; |httpihaeasa imat. org MG T-ONTOLOGY 1 ow #DESCRIPTION [ Inferred view
Azzerted Hierarchy Y tf:: % |j @ ﬁ & Etl Dnnnutaﬁons
el Thing Praperty | Yalue | leng |
> rdfs:Class o rdfsicomment commentaire ... =

p @ IDENTIFICATION

CI I C k d rO It = > Wt T Creste subclass

.& Create individuals...
@Creme sibling class
-@ Creste subclasses..

Asserted Conditions

(; Delete class MECESSARY & SUFFICIENT
@ Edit class description... MECESSARY

Check concept consistency
@ Compute individuals belonging to class
[2] et interred subclasses

B+ Get inferred superclasses

Create clone

Hide clazs

Extract 4

@ Show Meighbourhood (Jambalaya)

® Show Subclass Tree (Jambalaya)...

© Show Superclass Tres (Jambalays)... @D visjoint=
Metaclazzes b
Refa'cdar L3 u Rename across files..,
Search and View L3 O Set all subclasses disjoint
Sort ] [%}_‘Set deprecation flag
Collapse

E :
-| B [ = panc @ Logic Wiew O Properties Wiew
B 2 o o

T




Soit expliciter quelles sont les classes disjointes

IMGT-ONTOLOGY Protégé 3.4

(file:\C:\Documents% 20and% 205Settings\veronique Mes%20documents\protege\ IMGT-FULL3.4-gc\ ot
Reazoning Code Tools  Window  Collaborstion  Help

File Edit Project OwL

> 4>

<€protégé |

For Project: @ IMGT-ONTOLOGY

For Class: [hitp: fassesy imgt orgIMGT-ONTOLOGY owliEMolecule Type

[ Inferred Wisw
Aszszerted Hierarchy w [f: ﬁ Eﬁ Eé? ﬁ E D;'

oyl Thing
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B rdfsicomment

D Annotations
| Lang |
B rdfs:Class | =
v . IDEMTIFICATICHN
0 ConfigurstionType
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0 MoleculeType
i GeneType
@ DESCRIPTION

& &ee

Aszerted Conditions
MECESSARY & SUFFICIENT
NECESSARY
@ IDENTIFICATION
@ defines only Molecule_Ertity Type
@ defines some Molecule_ErtityType

. ConfiguraﬁonType

®) Logic View (! Properties View




Création de sous-classes avec Protégé

File  Edit Project OWL  Reasoning  Code Tools  Window  Help

DEE £LBE abg &9

B

CLASS EXPLORER
For Project: @ IMGT-ONTOLOGY

Asserted Hierarchy If% %

owel: Thing

For Class:

e m® B

(instance of owl:Class) [[] Inferred View

D Annotations

Property

| Lang |

O CLASSIFICATION
v " IDEMTIFICATION
Q'ChainType
(0 ConfigurationType
O DomainType
» @ ErtityType
' Function

=
\'Ei roffs comment

(@ Functionality
m GeneType
' MoleculeType:
O ReceptorType
(0 Specificty
O StructureType
» @ Taxon
¥ 0 DESCRIPTION
@ CodingRegion

g0 ee

Asserted Conditions

@ DESCRIPTION

NECESSARY & SUFFICIENT
NECESSARY

[ [’ 224

Geaae

AP visjoints

[&
W
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(@) Logic Wiew | Properties View




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

IMGT ONTOLOGY Protégé 3.4 (file:\C:\Documents®20and%20Settings\veronique\Mes%20documents\protege \IMGT-

File  Edit Project ©WL REeasoning Code

NDem + BB e

Toolz  ‘Window  Collaboration  Help

q

PROPERTY BROWSER

For Project: @ IMGT-ONTOLOGY

("onject | Datatype | Annotation | Al |

FHUFEHI T EHTVETOT INCIUAES. (INSTance o7 OWEVDJECTHIOperTy)
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e eam [F
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3
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() DESCRIPTION ) DESCRIPTION || Functional
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(| Transitive
Inverse ﬁ % [
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Création d’'une nouvelle propriété avec Protégeé de type ObjectProperty

Bl IMGT-ONTOLOGY Protégé 3.4  (file:\C:\Documents%20and%20Settings\veronique\Mes%20documents\protege\ IMGT-FULLS.4~ -mai\IMG... [0 [l [
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Création d’'une nouvelle propriété avec Protége de type ObjectProperty

IMGT ONTOLOGY Protégé 3.4 (file:\C:\Documents®20and %205Settings \veronique\Mes%20documents\protege \IMGT-
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For Project: @ IMGT-ONTOLOGY
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(file:\ C:\Documents% 20and % 20Settings \veronique\Mes%20documents\protege\IMGT-
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Création d’'une nouvelle propriété avec Protége de type DataTypeProperty

IMGT-ONTOLOGY Protégé 3.4

=lolx|

ﬁpmtégé

For Project: @ IMGT-ONTOLOGY
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Eal IMGT-ONTOLOGY Protégé 3.4

Restrictions sur les propriétés
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Restrictions sur les propriétés
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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)



