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Plan

Ouverture compte Rez-UFR?

- Ontologies
- le Web sémantiquele Web sémantique
- Le langage OWL
- Exemples d’ontologies en biologie.

- Domaine d’application en immunogénétique: 
IMGT Th i t ti l I M G ti i f ti tIMGT, The international ImMunoGenetics information system

- Formalisation des concepts de classification
- Formalisation des concepts de description



En philosophie, l'ontologie est l'étude de l'être en tant 
qu'être, c'est-à-dire l'étude des propriétés générales de 
ce qui existe. 

éUne ontologie est un ensemble structuré de 
connaissances dans un domaine particulier comme 
l’i é é il’immunogénétique. 
Une ontologie cherche à en représenter le sens 
( é ti )(sémantique).



Nécessité de définir un vocabulaire standardisé utiliséNécessité de définir un vocabulaire standardisé utilisé 
dans le domaine de connaissance

Quelle est la signification des termes dans le 
contexte?contexte?

=> Terminologie + définition pour chaque terme=> Terminologie + définition pour chaque terme.

Comment ces termes sont ils organisés?Comment ces termes sont–ils organisés?
Comment sont-il reliés?

=> Propriétés expriment relations entre les 
connaissancesconnaissances



Ontologies

U t l i défi it f ll t l t l éUne ontologie définit formellement les termes employés
pour décrire et représenter un domaine de connaissance. 

Les ontologies sont destinées à être utilisées par:

• des personnes
d b d d é• des bases de données

• des applications 

ayant besoin de partager des informations



Ontologies

Au sein d’une ontologie, les termes sont regroupésAu sein d une ontologie, les termes sont regroupés
sous forme de concepts (ou classes) sémantiques: ils 
définissent un groupe d’individus possédant des dé sse t u g oupe d d dus posséda t des
propriétés similaires. 

Les ontologies incluent les définitions, 
i f ti t l it bl d tinformatiquement exploitables des concepts
élémentaires et de leurs relations.

Les ontologies doivent permettre le partage et lag p p g
réutilisation des connaissances.



Bases de connaissances:

Une ontologie ainsi que l'ensemble des instances
i di id ll d t tit t bindividuelles des concepts constituent une base 
de connaissances. Une frontière subtile marque
l fi d' t l i t l déb t d' bla fin d'une ontologie et le début d'une base 
de connaissances.



World Wide Web 
(Créé par Tim Berners Lee en 1990) 

=> Pour partager des informations/connaissances et les relier



World Wide Web  
Les ressources sous forme de page HTML (Langage HTML)- Les ressources sous forme de page HTML (Langage HTML)

- Les relations entre ses pages qui se traduisent par des liens hypertextes  



World Wide Web

Limites

• Balises HTML: la connaissance est encapsulée dans une couche 
d é t tide présentation

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

• La qualité des pages est très hétérogène

C i f ti t Ces informations ne sont pas 
exploitables automatiquement



World Wide Web Consortium (W3C)
(créé en 1994)

- Développement de technologies (spécifications, guides, logiciels  
et outils)et outils)
- Proposition des standards, pour la croissance et l’exploitation 
du Web 

En particulier, en  1998, le langage de balisage extensible 
XML (Extensible Markup Language)XML (Extensible Markup Language)

devient une recommandation du W3C

• XML devrait pouvoir être utilisé sans difficulté sur Internet
• Les documents XML devraient être lisibles par l'homme p
et raisonnablement clairs

• Il devrait être facile de créer des documents XML
Il d it êt f il d'é i d t it t l• Il devrait être facile d'écrire des programmes traitant les 

documents XML





Séquence EMBL AM947564



Séquence AM947564 en format XML



RDF : Resource Description Framework

Créé en 1999 pour décrire les métadonnées
dans l’objectif de traiter l’information automatiquement, 

de favoriser l’interopérabilité des connaissances et de structurer
les informationsles informations.

Métadonnées: information permettant d’en décrire une autre 
• Les métadonnées sont habituellement comprises comme des p
données à propos des données. 
• Un catalogue de bibliothèque contient de l'information 
(métadonnées) à propos de publications (données) 
• Un système de fichier informatique définit des droits de lecture, 
écriture etc (métadonnées) à propos des fichiers (données)écriture, etc. (métadonnées) à propos des fichiers (données). 



RDF

• Standard du W3C 
• Basé sur XML 
• Un début vers un Web structuré 
• RDF emploie les URI comme schéma de nommage p g
(pour éviter la confusion entre termes identiques mais différents 

sémantiquement selon le contexte) q )
• On peut tout décrire
• Grande souplesse quand à l'extensibilitéGrande souplesse quand à l extensibilité 

URI: Uniform Resource Identifier 



RDF

RDF se base sur une description des connaissances à l’aide de 
phrases simples :
C’est un moyen d'exprimer des relationsC’est un moyen d exprimer des relations. 
Ces relations sont décrites sous forme de graphe. 
Chaque nœud du graphe est une ressource ou une valeur.Chaque nœud du graphe est une ressource ou une valeur. 
Et chaque nœud est relié à un autre par un arc "nommé"

P édi

Sujet 
(source, ressource)

nœuds du graphe

Prédicat
(propriété)

Objet
(cible, valeur)

Shémas issus de http://xulfr.org/wiki/FormatRdf/Introduction

=> Ceci correspond à un lien qui comporte un sens : 
c’est du Web sémantique  



Les objectifs du Web sémantique sont de partager les 
connaissances et de pouvoir les manipuler 
a tomatiq ementautomatiquement. 

Pour ceci, il faut qualifier le savoir (à l’aide de 
métadonnées), le formaliser en utilisant une syntaxe 
extensible (par exemple avec XML) et le structurer pour 
éviter les duplications.



ONTOLOGIE
Sur le plan informatique:

L t défi i l t t lLes ressources sont définies les unes par rapport aux autres selon 
un graphe. Cette structure permet une automatisation de la 
manipulation des donnéesmanipulation des données. 
Différence entre une thésaurus et une ontologie : 
un thésaurus relie des concepts entre eux selon des relations p
précises : synonyme, homonyme, hiérarchie, terme associé. 

L' t l i j t d è l t d til d i tL'ontologie ajoute des règles et des outils de comparaison sur et 
entre les termes, groupes de termes et relations : équivalence, 
symétrie contraire cardinalité transitivitésymétrie, contraire, cardinalité, transitivité.

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



OWL (Web Ontology Language) 

En 2004,  OWL devient une recommandation du W3C

OWL découle de RDF et RDFS, possède des connecteurs 

,

, p
logiques, d’exprimer des cardinalités sur les propriétés et 
d’en spécifier la nature. 

U t l i f li é OWL dUne ontologie formalisée en OWL comprend 
Un espace de nom, : 
L’entête <owl :Ontology> pour décrire l’ontologieL entête <owl :Ontology> pour décrire l ontologie
La définition des classes, des propriétés et des instances 



Classes, sous-classes, héritage et spécialisation

Notion de Classe :
Définit un groupe d’individus possédant des propriétés similaires. 
Thing est la classe mère.

Def : polygone à 4 côtés 

Is_a

Def: quadrilatère (convexe)
dont les côtés sont

Is_a

spécialisation dont les côtés sont 
parallèles deux à deux

Is_a

p

Def: Parallélogramme à 
angles droits

Is_a

Def: rectangle dont les 
cotés sont égaux



Exemple simple: les formes géométriques
représentation hiérarchique de concepts avec la relation « is_a »

(OWL, Web Ontology Language)
Notion de Classe :

Définit un groupe d’individus possédant des propriétés similaires. 
Thi t l l èThing est la classe mère.

Def : polygone à 4 côtés 

Is_a

Def: quadrilatère (convexe)
dont les côtés sont parallèles deux

Is_a

spécialisation dont les côtés sont parallèles deux 
à deux

Is_a

p

Def: Parallélogramme à angles 
droits

Is_a

Def: rectangle dont les cotés 
sont égaux



Instances
C t l i di id i l t l lCe sont les « individus » qui peuplent les classes



Propriétés/Relations
(OWL W b O t l L )(OWL, Web Ontology Language)

Person Existe-t-il des relations particulières

ManWoman

Is_a

p
Autres que « is_a » :

f

Is_a

SonMother

Is_a
- fondamentales sur le plan sémantique
- caractéristiques des concepts/classes

qui lient les concepts/classes entre eux?

Is_a

- qui lient les concepts/classes entre eux?



Propriétés/Relations
(OWL Web Ontology Language)

P iété d t d d é

(OWL, Web Ontology Language)

-Propriété : de type de données: 
classe =>ensemble de valeurs (numériques, alphabétique,…)

- date de naissance
- numéro de sécurité sociale
…..

- Propriété d’objet : classe => classePropriété d objet : classe > classe



Définir et caractériser les Propriétés/Relations
(OWL Web Ontology Language)

domain : classes pour lesquelles  est définie la propriété, 

(OWL, Web Ontology Language)

p q p p ,
range : classes reliées par la propriété au domain.

brother of

domain range

Son Son

relation

brother_of

mother of

Son Son

Mother Sonmother_ofMother Son

son_ofSon Mother



Caractéristiques des Propriétés/relations:
symétriques, transitives, inverses et fonctionnelles

parent_of

GrandParent

parent_of

parent_ofParent

YoungChild

(familles de 3 générations avec de jeunes enfants)

Symétrique: brother of 

( g j )

y q _
Transitive: parent_of
Inverse:  son_of / mother_of
Fonctionnelle : son_of



Restriction sur les Propriétés/Relations : cardinalités

Mother
Ex de familles nombreuses de moins de 10 enfants

- Une mère a au moins 3 enfants
mother_of

child_of
Une mère a au moins 3 enfants

- Une mère a au plus 10 enfants
- Un enfant a une et une seule mèreChild

i C di lit t t i t d l l lié l iété à iminCardinality: toute instance de la classe sera relié par la propriété à au moins x 
individus Exemple: propriété mother_of de la classe Mother : minCardinality=3

maxCardinality: toute instance de la classe sera relié par la propriété à au plus xmaxCardinality: toute instance de la classe sera relié par la propriété à au plus x 
individus Exemple: propriété mother_of de la classe Mother : maxCardinality=10

cardinality: toute instance de la classe sera relié par la propriété à exactement x 
individus Exemple: propriété son_of de la classe Mother : cardinality=1



Les ontologies en Biologie

 ’ é   l    d  d  bl  • On s’intéresse aux ontologies qui sont du domaine public. 
• Leur nombre augmente régulièrement 

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

NCBO Bioportal (http://bioportal.bioontology.org/)
OBO  (O  Bi l i l O t l i ) (htt // b f d /)OBO  (Open Biological Ontologies) (http://www.obofoundry.org/)

recensent les ontologies en biologie  recensent les ontologies en biologie. 



NCBO Bioportal (http://bioportal.bioontology.org/)



NCBO Bioportal 





OBO (http://www.obofoundry.org/)



OBO (http://www.obofoundry.org/)



Gene Ontology.
• GO a été créée en 1998. GO résulte d’une collaboration entre 
plusieurs bases de données: FlyBase (drosophile), the Saccharomyces 
G  D b   d  b  d  d é  d  é  (h   Genome Database, et des bases de données de génomes (homme et 
souris), etc. 

• GO comprend 3 parties axées sur  :
l  f ti  lé l i (f ti  d  è  i é   – la fonction moléculaire (fonction des gènes exprimés ex: 

ATPase activity.
le processus biologique (rôles biologique généraux de – le processus biologique (rôles biologique généraux de 

fonctions moléculaire complexes ex: la mitose).
– les composants cellulaires (structures subcellulaires  – les composants cellulaires (structures subcellulaires, 
localisation des complexes macromoleculaires ex: le noyau, le 
télomère).)



Gene Ontology (http://www.geneontology.org/)









Sequence Ontology 
(http://www.sequenceontology.org/)

- Vocabulaire contrôlé pour l’annotation des Vocabulaire contrôlé pour l annotation des 
séquences et l'annotation des génomes

- proposer une représentation structurée des annotations

vocabulaire pour la description des mutations- vocabulaire pour la description des mutations



Sequence Ontology: 
une ontologie pour décrire les séquences biologiques





Le système d’informationLe système d information
IMGT, the international ImMunoGeneTics 

f ®information system® 
http://www.imgt.orghttp://www.imgt.org



T cell receptor (TR)Immunoglobulin (IG) htt // i t
p ( )u og obu ( G)

Contribution of the
2 V-DOMAINsLight chainV J REGION

V-DOMAIN

http://www.imgt.org

Alpha - Beta

2 V DOMAINs 
to the antigen binding site

Light chainV-J-REGION

Gamma - Delta

V D J REGION

V-DOMAIN

V-J-REGION V-DJ-REGIONHeavy chain

V-D-J-REGION

Membrane IgM T cell receptorMembrane IgM T cell receptor

The Immunoglobulin FactsBook, 2001



Part of Human (Homo sapiens) IGH locus on chromosome 14 (14q32.33)

http://www.imgt.org



Séquences d’ADN génomique en configuration germline

1 - Exemple d’un V-GENE

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

tgagagctcc gttcctcacc atggactgga cctggaggat cctcttcttg gtggcagcag      60
ccacaggtaa gaggctccct agtcccagtg atgagaaaga gattgagtcc agtccaggga     120
gatctcatcc acttctgtgt tctctccaca ggagcccact cccaggtgca gctggtgcag     180
tctggggctg aggtgaagaa gcctggggcc tcagtgaagg tctcctgcaa ggcttctgga     240
tacaccttca ccggctacta tatgcactgg gtgcgacagg cccctggaca agggcttgag     300
tggatgggat ggatcaaccc taacagtggt ggcacaaact atgcacagaa gtttcagggc 360tggatgggat ggatcaaccc taacagtggt ggcacaaact atgcacagaa gtttcagggc     360
agggtcacca tgaccaggga cacgtccatc agcacagcct acatggagct gagcaggctg     420
agatctgacg acacggccgt gtattactgt gcgagagaca cagtgtgaaa acccacatcc     480
tgagggtgtc agaaacccaa gggaggaggc ag

tgaaa acccacatcc
tgagggtg

V INTRON
L-PART1 V-REGIONL-PART2

5'UTR 3'UTR
V-RS

5' 3'V-INTRON

1st-CYS
23

2nd-CYS
104

DONOR
-SPLICE

ACCEPTOR
-SPLICE

5 UTR 3 UTR

V-HEPTAMER

V-NONAMER
V-SPACERINIT-CODON

http://www.imgt.org



Séquences d’ADN génomique en configuration germline

>J00256|IGHD7-27*01|Homo sapiens D-GENE

2 - Exemple d’un D-GENE

D-REGION

ccagccgcag ggtttttggc tgagctgaga accactgtgc taactgggga cacagtgatt      60
ggcagctcta caaaaaccat gctcccccgg g 

c tgagctgaga ac att
ggcagctct

5’D RS 3’D RS
5' 3'

5'UTR 3'UTR
D REGION

5’D-NONAMER
5’D-SPACER

3’D-HEPTAMER
3’D-SPACER

5 D-RS 3 D-RS

5’D-HEPTAMER
5 D SPACER

3’D-NONAMER
3 D SPACER

3 - Exemple d’un J-GENE

>J00256|IGHJ1*01|Homo sapiens J-GENE
accccgggct gtgggtttct gtgcccctgg ctcagggctg actcaccgtg gctgaatact      60
tccagcactg gggccagggc accctggtca ccgtctcctc aggtgagtct gctgtactgg     120

t t t t t t tt tt 170

gcccctgg ctcagggctg act

5' 3'
5'UTR 3'UTR

J-REGIONJ-RS

ggatagcggg gagccatgtg tactgggcca agcaagggct ttggcttcag                170 

5 3

J-HEPTAMER

J-NONAMER
J-SPACER

DONOR
-SPLICE

J-TRP
118

http://www.imgt.org



Séquences d’ADN et ADNc en configuration réarrangée

ADN génomique

V D J C

5’ 3'

ADN 3'5'

réarrangé

ADN /ARN

35

VDJ

ADNc/ARNm 5’ 3'

http://www.imgt.org



Generation of V-D-J junction diversity:
example of an IG heavy chain htt // i texample of an IG heavy chain http://www.imgt.org

3’V-REGION D-REGION 5’J-REGIONN2-REGIONN1-REGION

gatt tgtgcgaaa gtggtgactgctat acccctggagcatattgtg acaactggttcgtcctacc  ga

JUNCTION

C G S

J-TRP2nd-CYS

C      A P Y      R G     D     T     Y D    Y S     W

tgtgcgccataccggggtgacacttatgatt actcctggtgt  gcg cca tac  cgg ggt  gac  act tat gat  tac tcc tgg

V D J C

5’ 3'

V D J C



Représentation d’un domaine variable en 
«Collier de Perles»

htt // i t

CDR-IMGT lengths

http://www.imgt.org

[8.10.12]

- Conserved AA (and codons) 
l h i iare always at the same positions:
23  1st-CYS
41  CONSERVED-TRP
89 h d h bi89 hydrophobic

104 2nd-CYS
118  J-PHE, J-TRP

- Delimitation of the FR-IMGT
and CDR-IMGT is standardized

Lefranc et al. Dev. Comp. Immunol. 27, 55-77 (2003)



Particularités des séquences IG et TR
htt // i thttp://www.imgt.org

• Elles sont nombreuses (2.1012 IG par individu)

• Une forte similitude

• De petites différences très significatives

• Nécessité de standardiser la nomenclature des 
gènes



IMGT, the international ImMunoGeneTics 
information system® http://www.imgt.orghtt // i t

Bases de données Ressources WebOutils en ligne

information system® http://www.imgt.org http://www.imgt.org

Bases de données de 
séquences 

Séquences

IMGT Repertoire:

Analyse de  séquences

• IMGT/V-QUESTIMGT/LIGM-DB 
+ de 157.000  séquences 
nucléotidiques IG et TR de 
280 è d éb é

IMGT Repertoire:
• Alignments of alleles
• Tables of alleles
• Protein displays, etc.

• IMGT/V-QUEST
• IMGT/JunctionAnalysis
• IMGT/PhyloGene

IMGT/All l Ali280  espèces de vertébrés 
(sur le Web depuis 1995)

IMGT/PRIMER DB

Protein displays, etc.

Génomes

• IMGT/Allele-Align

Analyse de génomes• IMGT/PRIMER-DB
• IMGT/MHC-DB

Base de données de 

Génomes

• Chromosomal localizations 
• Locus representations

Analyse de génomes

• IMGT/GeneSearch
• IMGT/GeneView

gènes
• IMGT/GENE-DB

p
• Gene tables, etc.

Structures 2D et 3D

IMGT/GeneView
• IMGT/LocusView

Analyse de structures 3D
Base de données de 
structures 3D
• IMGT/3Dstructure-DB

• 2D Colliers de Perles
• 3D representations, etc.

• IMGT/StructuralQuery



Page d’accueil IMGT (http://www.imgt.org)

http://www.imgt.org



Dans le domaine de l’immunogénétiqueg q

P blè  t li it  d  GOProblèmes et limites de GO:

- Comment se compose le site de reconnaissance d’un Comment se compose le site de reconnaissance d un 
anticorps?

- Quels sont les motifs constitutifs importants?

C t té is  é isé t d s sé s d’IG - Comment caractériser précisément des séquences d’IG 
(.. et des TR): identification, classification des gènes,  
description  numérotation des acides aminés  obtention ?description, numérotation des acides aminés, obtention ?



IMGT-ONTOLOGY
Pour standardiser, partager, réutiliser et représenter 

les connaissances en immunogénétique

http://www.imgt.org

IMGT-ONTOLOGY repose sur 7 axiomes:

IDENTIFICATION OBTENTION

CLASSIFICATION
ORIENTATION

DESCRIPTION LOCALIZATION

NUMEROTATION



IMGT-ONTOLOGY
Pour standardiser, partager, réutiliser et représenter 

les connaissances en immunogénétique

http://www.imgt.org

IMGT-ONTOLOGY repose sur 7 axiomes:

IDENTIFICATION OBTENTION

CLASSIFICATION
ORIENTATION

DESCRIPTION LOCALIZATION

NUMEROTATION



1 – Concepts d’identification d’IMGT-ONTOLOGY

Les composants moléculaires (MolecularComponent) 
de la réponse immunitaire adaptative:

• Les immunoglobulines
• Les récepteurs des cellules T

L lé l d l j d’hi t tibilité• Les molécules du complexe majeur d’histocompatibilité



Synthèse des immunoglobulines

http://www.imgt.org
Chaînes lourde 

(IGH)
Chaînes légère 

(IGK/IGL)

(undefined for C)

(undefined for C)( )



1 – Concepts d’identification d’IMGT-ONTOLOGY

Les types de chaîne d’une immunoglobuline (ChainType) :

• Les chaînes lourdes (Alpha, Delta, Epsilon, Gamma, Mu)
• Les chaînes légères (Kappa, lambda)



Synthèse des immunoglobulines

http://www.imgt.org
Chaînes lourde 

(IGH)
Chaînes légère 

(IGK/IGL)

(undefined for C)

(undefined for C)( )



1 – Concepts d’identification d’IMGT-ONTOLOGY

Les types de molécules (MoleculeType) :

• gDNA
• mRNA
• cDNA

t i• protein



Synthèse des immunoglobulines

http://www.imgt.org
Chaînes lourde 

(IGH)
Chaînes légère 

(IGK/IGL)

(undefined for C)

(undefined for C)( )



1 – Concepts d’identification d’IMGT-ONTOLOGY

Les types de gène (GeneType) :

• variable 
• diversity
• joining

t t• constant
• conventional (with or without leader)



Synthèse des immunoglobulines

http://www.imgt.org
Chaînes lourde 

(IGH)
Chaînes légère 

(IGK/IGL)

(undefined for C)

(undefined for C)( )



1 – Concepts d’identification d’IMGT-ONTOLOGY

Les types de configuration  (ConfigurationType) :

li• germline 
• rearranged
• partially-rearranged

d fi d• undefined



Synthèse des immunoglobulines

http://www.imgt.org
Chaînes lourde 

(IGH)
Chaînes légère 

(IGK/IGL)

(undefined for C)

(undefined for C)( )



1 – Concepts d’identification d’IMGT-ONTOLOGY    

Les types d’Entités moléculaire (Molecule_EntityType) :

• V-gene, D-gene, J-gene, C-gene        g g g g
• V-D-J-gene, V-J-gene
• L-V-J-C-sequence, L-V-D-J-C-sequence
• V-D-J-chain, V-J-chain



Synthèse des immunoglobulines

http://www.imgt.org
Chaînes lourde 

(IGH)
Chaînes légère 

(IGK/IGL)

(undefined for C)

(undefined for C)( )



1 – Concepts d’identification d’IMGT-ONTOLOGY    

Les types de structure (Molecule_StructureType) :
Les types de fonctionnalité (Molecule_FonctionnalityType) :



Les types de fonctionnalité pour les entités moléculaires en configuration
germline ou undefined

Human IGL locus (22q11.2)



Les types de fonctionnalité pour les entités moléculaires en configuration
réarrangées



Concepts d’Indentification

http://www.imgt.org

Quelles sont relations/contraintes sémantiques qui relient les concepts entre eux?



Relationships between Molecule_EntityType 
and the other IDENTIFICATION concepts

htt // i thttp://www.imgt.org



Relationships between the L-V-D-J-C-sequence concepts and 
the other IDENTIFICATION concepts





Les objectifs de IMGT/LIGM-DB

• Contenir toutes les séquences IG et TR des bases 

http://www.imgt.org

q
EMBL/GenBank/DDBJ 
+ de 157.000 séquences de 280 espèces

• Expertiser les séquences en fonction des connaissances en 
immunogénétiqueg q
- identification des gènes, 
- description des motifs (régions codantes, …)

• Suivi et intégration des nouvelles connaissances
dans le système d'information IMGT®dans le système d information IMGT®



A l’arrivée dans IMGT®



Après expertise  dans IMGT®
http://www.imgt.org

Identification
de la séquence



Result: the formalization of the relationships between concepts of 
IDENTIFICATION allows to represent the rules of the dependency between 
k d d i IMGT® d t bkeywords used in IMGT® databases

IMGT/LIGM-DB flatfile
ID   X07448 IMGT/LIGM annotation : by annotators; genomic DNA; HUM; 618 BP.
XX
AC   X07448;
XX
DT   15-MAY-1995 (Rel. 2, arrived in LIGM-DB )
DT 20 OCT 2008 (R l 200843 1 L t d t d V i 10)DT   20-OCT-2008 (Rel. 200843-1, Last updated, Version 10)
XX
DE   Human V35 gene for Ig heavy chain  ;
DE   genomic DNA; germline configuration; Ig-Heavy; regular; functionality 
DE   functional; group IGHV; subgroup HV1. 
XX
KW   antigen receptor; Immunoglobulin superfamily (IgSF); 
KW i l b li (IG) IG H i bl IMGT f DNAKW   immunoglobulin (IG); IG-Heavy; variable; IMGT reference sequence; gDNA; 
KW   germline; functional; V-gene. 
XX
OS   Homo sapiens (human)
OC   cellular organisms; Eukaryota; Fungi/Metazoa group; Metazoa; Eumetazoa; 
OC   Bilateria; Coelomata; Deuterostomia; Chordata; Craniata; Vertebrata; 
OC   Gnathostomata; Teleostomi; Euteleostomi; Sarcopterygii; Tetrapoda; 
OC A i t M li Th i E th i E h t li P i tOC   Amniota; Mammalia; Theria; Eutheria; Euarchontoglires; Primates; 
OC   Haplorrhini; Simiiformes; Catarrhini; Hominoidea; Hominidae; 
OC   Homo/Pan/Gorilla group; Homo. 
XX
RN   [1]
RP   1-618
RX   PUBMED; 2841108.
RA M t d F L K H N k i S S t T K d i M Z S Q Oh HRA   Matsuda F., Lee K.H., Nakai S., Sato T., Kodaira M., Zong S.Q., Ohno H.,
RA   Fukuhara S., Honjo T.;
RT   "Dispersed localization of D segments in the human immunoglobulin
RT   heavy-chain locus";
RL   EMBO J. 7(4):1047-1051(1988).
XX



IMGT-ONTOLOGY
Pour standardiser, partager, réutiliser et représenter 

les connaissances en immunogénétique

http://www.imgt.org

IMGT-ONTOLOGY repose sur 7 axiomes:

IDENTIFICATION OBTENTION

CLASSIFICATION
ORIENTATION

DESCRIPTION LOCALIZATION

NUMEROTATION



Group: A group is a set of genes which share the same 'gene type' and

2 – Concepts de classification  d’IMGT-ONTOLOGY
Group: A group is a set of genes which share the same gene type  and 
participate potentially to the synthesis of a polypeptide of the same 'chain type'. 

IGHV

IGHD

IGHJ

IGHC

Human IGH locus on chromosome 14 (14q32.33)



Subgroup:
A b i t f IG TR (C GENE V GENE D GENE J GENE)

2 – Concepts de classification  d’IMGT-ONTOLOGY

A subgroup is a set of IG or TR genes (C-GENE, V-GENE, D-GENE , J-GENE)
which belong to the same group, in a given species, and which share at least 
75% identity at the nucleotide level (in the germline configuration for V, D, and J).

human IGLV1

human IGLV2

human IGLV3

human IGLV4

….



Concepts of CLASSIFICATION: 
IMGT® gene nomenclature

htt // i t

Human IGL locus (22q11.2)
http://www.imgt.org



Gene table: Human (Homo sapiens) IGLV









IMGT-ONTOLOGY
Pour standardiser, partager, réutiliser et représenter 

les connaissances en immunogénétique

http://www.imgt.org

IMGT-ONTOLOGY repose sur 7 axiomes:

IDENTIFICATION OBTENTION

CLASSIFICATION
ORIENTATION

DESCRIPTION LOCALIZATION

NUMEROTATION



3- Concepts de description: décrire les motifs constitutifs 

1 – Description d’une entité V-gene 

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

tgagagctcc gttcctcacc atggactgga cctggaggat cctcttcttg gtggcagcag      60
ccacaggtaa gaggctccct agtcccagtg atgagaaaga gattgagtcc agtccaggga     120
gatctcatcc acttctgtgt tctctccaca ggagcccact cccaggtgca gctggtgcag     180
tctggggctg aggtgaagaa gcctggggcc tcagtgaagg tctcctgcaa ggcttctgga     240
tacaccttca ccggctacta tatgcactgg gtgcgacagg cccctggaca agggcttgag     300
tggatgggat ggatcaaccc taacagtggt ggcacaaact atgcacagaa gtttcagggc 360tggatgggat ggatcaaccc taacagtggt ggcacaaact atgcacagaa gtttcagggc     360
agggtcacca tgaccaggga cacgtccatc agcacagcct acatggagct gagcaggctg     420
agatctgacg acacggccgt gtattactgt gcgagagaca cagtgtgaaa acccacatcc     480
tgagggtgtc agaaacccaa gggaggaggc ag

tgaaa acccacatcc
tgagggtg

V INTRON
L-PART1 V-REGIONL-PART2

5'UTR 3'UTR
V-RS

V-GENE

5'
V-INTRON

1st-CYS
23

2nd-CYS
104

DONOR
-SPLICE

ACCEPTOR
-SPLICE

5 UTR 3 UTR

V-HEPTAMER

V-NONAMER
V-SPACERINIT-CODON



Exemple de « Fichier à plat » (Flat file) de IMGT/LIGM-DB

http://www.imgt.org



http://imgt cines fr

3- Concepts de description: les relations

V-GENE

http://imgt.cines.fr
http://www.imgt.org

V-EXON

FR1-IMGT FR2-IMGT FR3-IMGT

L-PART1

5 ’UTR 3 ’UTR

C
D

R
3

-IM
G

T
V-REGION

CC

3T
DONOR-SPLICE

W

V-GENE V-EXON
Label 1 Label 2 Label relations

Includes/included_inV GENE V EXON

FR3-IMGT CDR3-IMGT

L PART1 DONOR SPLICE

Adjacent _at_its_5_prime_to/
Adjacent _at_its_3_prime_to

Overlaps in 5 prime/L-PART1 DONOR-SPLICE

V-REGION FR1-IMGT Includes_with_same 5_prime/
included_with_same_5_prime_in

Overlaps_in_5_prime/
Overlaps_in_3_prime

V-REGION CDR3-IMGT Includes_with_same 3_prime/
included_with_same_3_prime_in



5' 3'

L-PART1 L-PART2 V-RS
V-GENE

V-REGION
V-HEPTAMER

V-NONAMER
V-SPACERV-EXON

http://imgt.cines.fr



http://www.imgt.org



"NUMEROTATION"
http://imgt cines fr

Ali t

http://imgt.cines.fr
http://www.imgt.org

Alignment
of allelesCollier

De
P lPerles

Protein
Display



htt // i tAlemtuzumab (CAMPATH®)

Antibody humanization and engineering
http://www.imgt.orgAlemtuzumab (CAMPATH®)

2 mutations:
S28>F

S35>T

VH d i

S28>F

VH domain
[8.10.12]

human
rat

IMGT® http://www.imgt.org



Annotation and IMGT-ONTOLOGY concepts
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http://www.imgt.org
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Annotation and IMGT-ONTOLOGY concepts

OBTENTION

http://www.imgt.org

D
E
SS
C
R CLASSIFICATION

I
P
T NUMEROTATION
I
O
NN



IMGT-ONTOLOGY

IMGT S i tifi h t

http://www.imgt.org

IMGT Scientific chart : 
IMGT-ONTOLOGY en langage naturel pour les biologistes
http://imgt cines fr/textes/IMGTScientificChart/http://imgt.cines.fr/textes/IMGTScientificChart/

En cours : édition en langage OWL
Version v1 0 0 sur le site BioPortalVersion v1.0.0 sur le site BioPortal

(http://bioportal.bioontology.org/visualize/42685)



Les atouts de IMGT-ONTOLOGY
http://www.imgt.org

1 Pour les utilisateurs:

p g g

é é é

1 - Pour les utilisateurs:

• Définir un vocabulaire précis et spécifique du 
domaine qui permette de décrire en détail toutes 
les caractéristiques des IG et des TRles caractéristiques des IG et des TR

• Proposer ce vocabulaire standardisé comme • Proposer ce vocabulaire standardisé comme 
critères de sélection dans la base



Les atouts de IMGT-ONTOLOGY

2 Pour les annotateurs du laboratoire:

http://www.imgt.org

2 - Pour les annotateurs du laboratoire:

• Faciliter la communication au sein de l’équipe

• Faciliter la formation du nouveau personnel

• Etablir les règles d’annotation qui expriment les 
dépendances entre les termes du vocabulairedépendances entre les termes du vocabulaire



Les atouts de IMGT-ONTOLOGY
http://www.imgt.org

3 - Automatisation des procédures:

• Alléger le travail des annotateurs• Alléger le travail des annotateurs

• Développer des outil d’annotation• Développer des outil d annotation



Les atouts de IMGT-ONTOLOGY

é

http://www.imgt.org

4 – Intégration des nouvelles connaissances en 
immunogénétiqueg q

• Modifier les règles existantes

• Appliquer les modifications aux données 
préexistantes préex stantes 



http://www.imgt.orgp g g


