Implémentation de concepts de
DESCRIPTION de IMGT-ONTOLOGY
Sous I'éditeur d’ontologies Protege

Véronique Giudicelli

LIGM, IGH, UPR CNRS 1142

141 rue de la Cardonille

34296 Montpellier Cedex 5 i

tel: 04.99.61.99.65 fax: 04.99.61.99.01 21 mai 2008
e-mail: Veronique.Giudicelli@igh.cnrs.fr



World Wide Web

» Créé par Tim Berners Lee en 1990
* Langage HTML

=> Pour partager des connaissances et de relier les informations partagées.
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Ontology (IMGT-ONTOLOGY)

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

Citing IMGT-ONTOLOGY:

o Giudicelli, V. and Lefranc, M.-P. "Ontology for Immunogenetics: IMGT-ONTOLOGY", Bivinformatics, 15, 1047-1054 (1999) PMID: 10745385, LIGM:221,
= Lefranc, M-P. et al. "IMGT-ONTOLOGY for Immunogenetics and Immunoinfarmatics, hitp:/fimat.cines ", /n Silico Biolagy, 2004, 4, 17-29. Epub 2003, 4, 0004, LIGM:278, PMID: 15089751
o Lefranc, M.-P. et al. IMGT-Choreography for Immunogenetics and Immunoinformatics®, fir Silico Biology, 2003, 5, 45-60, Epub 2005, 5, 0008, 24 Dec 2004, LIGM:294, PMID: 15972004

@ |ntroduction

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

IMGT-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 more general molecular biology ontologies, and will be therefore of a great help to increase interoperahility between specialist and generalist
databases

2 |MGT-ONTOLOGY axioms and concepts

Seven IMGT-ONTOLOGY axioms have been defined [1,6-8] 'IDENTIFICATION', 'DESCRIPTION', 'CLASSIFICATION', 'MUMEROTATION', 'LOCALIZATION', "ORIENTATION', and 'OBTEMTION'. 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.

= Figures illustrating some of the IMGT-ONTOLOGY axioms and concepts (IMGT Education).
o oI between the IMGT-ONTOLQGY concepts and the IMGT Scientific chart rules (IMGT Scientific chart).
@ iScientific chart rules and ontologies report I

Marie-Paule Lefranc, Francois Ehrenmann, Patrice Duroux and Véronigue Giudicelli

(D12 ImmunaGrid, The European Virtual Human Immune System Project, 1ST-2004-028069)

Describes the IMGT-ONTOLOGY concepts of identification, description and classification at the molecuiar level, generated from the IDENTIFICATION, DESCRIFPTION and CLASSIFICATION axioms of the Formal
IMGT-ONTOLQOGY (IMGT-Kaleidoscope) -
4
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World Wide Web

- Les ressources sous forme de page HTML
- Les relations entre ses pages se traduisent par des liens hypertextes

Limites

- Balises HTML.:
la connaissance est encapsulée dans une couche de présentation

- Introduction de balises proprietaires (Microsoft, Netscape)
- Les liens hypertexte ne permettent pas de qualifier les relations entre les informations

- La qualité des pages est tres hétéerogene.

=> Ces informations ne sont pas exploitables automatiquement



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

- Développement 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 extensible
XML (Extensible Markup Language)
devient une recommandation du W3C

Obijectifs

« XML devrait pouvoir étre utilisé sans difficulté sur Internet

* |l devrait étre facile d'écrire des programmes traitant les documents XML

» Les documents XML devraient étre lisibles par I'homme et raisonnablement clairs
* Il devrait étre facile de créer des documents XML



Séquence EMBL AM947564 en format FASTA (texte)
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Séquence FASTA
AM947564
en format XML

3 Mozilla Firefox
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<?xml wversion="1.0" encoding="I3O0-8359-1"7>

o e
<!'DOCTYFPE Loaded3et [
< !'ELEMENT LoadedSet [(FastalSeqs:FastalSeqs¥®)>
<!'ELEMENT Fastaleqs:Fastaleqs (FastaSeqgs:Id, FastaSegs:Sequence?, Fastaleqs:Accession?, FastaSeqgs:Description?) >
<!'ATTLIST Fastafeqs:FastaSeqgs
xmlns:FastaSeqs CDATA #FIXED "http://wuw.lionbhioscience.comdsrs/Fastaleqgs"
B
<!ELEMENT Fastaldeqs:Id (#PCDATA) >
< !'ELEMENT Fastalfedqs:Sequence (Sed:2edq) >
< !'ELEMENT Seq:S3eq (Seq:name?, Seq:dbMsme?, Seq:cmnt?, Seq:state?, Seq:seq?) >
<'ATTLIST Sedq:ledq
xmlns:Seq CDATA HFIXED "http://uww.lionbioscience.cow/sra/Seq”
B
<!ELEMENT Zeq:nsawe (H#PCDATA) >
<IELEMENT 3ZSeq:dbMNswe (#PCDATL) >
<!ELEMENT Zeq:cmnt (#PCDATA) >
<IELEMENT Seq:state (HPCDATL) >
<!ELEMENT Seq:seq (#PCDATAL) >
<1ELEMENT Fastaleqs:Accession ($PCDATA) >
<!ELEMENT FastafSeqs:Description (#PCDATL) >

B
-

<Loadedi3et>
«Fastaleqgs:Fastaleqs
¥xmlns:FastaSeqs="http://wuw. lionhioscience.com/srs,/FastalSegs"” >
<FastaSeqs: Id>ENEBL: AM247564</Fastaleqs: Id>

<FastafSeqs: Sequence>
<Zeq:deq ¥mwlns:Seq="http://uww. lionbioscience. cowd srs/ Seq™ =
<8eq: name>AM247564 < Seq: name>
<Sed:crnt>
Homo sapiens partial IGHV gene for immunoglobulin
</ Seq:ocmnt >
<Sedq:seq>
ctytoootoacctgogotgtoadtygadygt ot toagtggetat iyt gyacdt gUat Co g Cayacc o adyaassdyt o Lgyadt JUat oo Iaaat Casag
</ 8eq:seq>
</ Seq: Segs
</FastaSeqs: Sequences
<FastaSeqs: Aocession»-AN947564 </ Fastaleqs: iccessions
<FastaSeqgs:Descriptions>
Homo sapiens partial IGHV gene for immunoglobulin heavy chain wvarisble region, patient 4
FaztaSeogs:Descrintion

</Fastal3eqs:Fastaleqgs:s
</ LoadedSet>

5 | 3
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RDF : Resource Description Framework

Crée en 1999 pour décrire les métadonnees
dans l'objectif de traiter I'information automatiquement,
de favoriser l'interopérabilité des connaissances et de structurer les informations.

Métadonnées: information permettant d’en décrire une autre

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

« Un catalogue de bibliothéque contient de l'information (métadonnée) a propos de publications
(données)

» Un systéme de fichier informatique définit des droits de lecture, écriture, etc. (métadonnées) a
propos des fichiers (données).



RDF

* Standard du W3C

» Basé sur XML

» Un début vers un Web structuré

 RDF emploie les URIs comme schéma de nommage (pour éviter la confusion,
entre termes de sémantique différents).

» On peut décrire n'importe quoi... méme une personne

» Grande souplesse quand a l'extensibilité

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 "nommeé"

Sujet P noeuds du graphe
(source, ressource) {\H'j”“"“mjf,,f' /
Prédlcat ':i re“nur; E_\} —predhicat— Jiteral
(pI’OpI’Ié’[é) httpfsulfrorgfuse rs#name
— rln-dlu at -
T Autre ressource _ o
Objet

laurent l

(Clble’ Valeur) Shémas issus de http://xulfr.org/wiki/FormatRdf/Introduction

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



ONTOLOGIE

Une ontologie est un ensemble structuré de connaissances dans un domaine
particulier comme lI'immunogénétique.

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

Elle comprend une partie terminologique: inventaire du vocabulaire pour les
meétadonneées, les concepts et la déclaration des instances (valeurs) et leurs
propriétés particulieres (relations entre elles).

Sur le plan informatique:

Les ressources sont definies 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 précises : synonyme,
homonyme, hiérarchie, terme associé.

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

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



OWL (Web Ontology Language)

En 2004, OWL devient une recommandation du W3C

OWL deéecoule de RDF et RDFS, possede des connecteurs logigues,
d’exprimer des cardinalités sur les propriéetés 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 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 mere.
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http://fr.wikipedia.org/wiki/Polygone
http://fr.wikipedia.org/wiki/Quadrilat%C3%A8re
http://fr.wikipedia.org/wiki/Parall%C3%A9lisme

Exemples de hierarchie : ontologie des pizzas (exemple fourni avec Protége)

Pizzas

( QuattroFormaggi

( Mushraam )

( Napoletana _

Exemples d’ingrédients
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Exemples de hiérarchie :
les concepts d’identification de IMGT-ONTOLOGY
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Instances

Ce sont les « individus » qui peuplent les classes
Exemple des instances des concepts « GeneType » et « MoleculeType »
de IMGT-ONTOLOGY

GeneType

TDENTTFTCATTON

12a

MoleculeType

10 0 \ 0

conventional

diversity

constant

joining

variable protein

eDNA

¢cDINA

RNA




Propriétes

- Proprieté d'objet (Object property) : relie une instance a une autre instance

boy Obrother of!

<
7%
SON_0f  mother of
/

Wolan

- Proprieté de type de données (Datatype property): relie une instance a des valeurs.
Owl propose un héritage des propriétés (a exploiter pour les relations entre les motifs).

boy

Son of Tn=tance woiman

brother of | Tnstance® | boy

age Integer™

domain : classe pour laguelle est définie la propriéte,
range : classe reliée par la propriété au domain.



Propriétés inverses et symetriques
Exemples de Restriction sur les Propriétes

bov :;‘l.'u other of!

/N
son_of mother_of

/

Wol1lan

Symétrie: brother_of
Inverse: son_of / mother_of

Cardinalités: Une femme peut avoir entre 0 et N fils
Un gargon peut avoir entre 0 et N fréres
Un gargcon a une et une seule mere



Les 3 sous-langages OWL

OWL LITE: permet d’établir une hiérarchie de concepts simples,
contraintes simples: cardinalités O ou 1.

OWL DL (DL pour description logic): comprend toutes les structures de OWL,
possede une expressivité plus importante

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



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

I]I]
Mlmﬂ
GC’IIE
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http://imgt.cines.fr

>X62106.0|HSVIZ2|Homo sapiens VI-2 gene for immunoglobulin heavy chain

tgagagctcc gttcctcacc [atggactgga cctggaggat cctcttcttg gtggcagcag 60
ccacggUgiaa gaggctccct agtcccagtg atgagaaaga gattgagtcc agtccaggga 120
gatctcatcc acttctgtgt tctctccaga ggggcccact cceaggtgca getggtgcag 180
tctggggctg aggtgaagaa gcctggggcc tcagtgaagg tctcctgcCaa ggcttctgga 240
tacaccttca ccggctacta tatgcactgg gtgcgacagg cccctggaca agggcttgag 300
tggatgggat ggatcaaccc taacagtggt ggcacaaact atgcacagaa gtttcagggc 360
agggtcacca tgaccaggga cacgtccatc agcacagcct acatggagct gagcaggctg 420
agatctgacg acacggccgt gtattadtgl gcgagagalfa Cagti[lEtEIE S anaiine 480
LCELLelfe|tc agaaacccaa gggaggaggc ag
L-PART1 L-PART2 V-REGION V-RS
5'UTR V-INTRON 3'UTR
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Application: formalisation dans Protégé des labels qui composent
Le V-EXON et de leur relations
(Source d’'information: les informations de I'article de Biochimie)

V-GENE

L-INTRON-L V-REGION Vs

SUTR _ s | | FR1IMGT R3IMGT JUTR

V-HEPTAMER
L-PART2 V-SPACER

|
ACCEPTOR-SPLICE

INIT-CODON L—
L-PART1

DONOR-SPLICE

V-NONAMER

V-EXON

V-REGION

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"




Protégé

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

- Dans IMGT-ONTOLOGY, creer le concept des regions codantes de
I'axiome DESCRIPTION et définir ses relations a I'aide de Protége.

- Créer les instances qui permettent de décrire le V-GENE et les relations qui
les lient,

- Représenter graphiquement concepts, instances et relations.

- Générer le code RDF/XML.



Creation d’'une nouvelle ontologie avec Protege 3.4 beta

| Create from Existing Sources

Select a Project Type:

Protégé Files (pont and pins)
Protégé Database
Experimertal XML File { xml)
WL P RDF Datakhase

WL RDF Files

ROF Files

| hiext = | | Einish || cancel |
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X|

|hl'tp: Loy oovl-ontologies com/Ortologyd 211044726 owl

g

x|

Language Profile

("} RDF Schema and L
() Pure RDF Schema without Sl

L Ful

Please specify & URI for this ontology .

Thiz URI will be used by other ontologies that wish to
impart this ortalogy .

In general, it is recommended that a LRI which
corresponds to the location of the ontalogy on the web
should be used. The LRI should therefore resemble &
HTTP URL, for example

hittp: Mooy mydomain.comdnyontalogy

| «Back | Wext » | [Einish | | cancel |

7 oWl DL
2 OwiL Lite

Which OWL/RDF dialect do you want to use?

“ou can select which elements of CvL and RDF you
weant to use in your project. You can change thesze
zettings later st any time, using OWVWLPreferences.

For example, if you select CWL Lite, then you cannat
create owlunion2f classes, and if you select pure RDF
then you can only creste rdf:Properies and rdfs: Classes.

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




Pour redéfinir le langage: onglet OWL =>Preferences

M
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Espace de noms

Chaque ontologie éditée avec Protége a son propre espace de noms:
C’est le « default namespace »

C’est une chaine de caracteres qui préefixe les noms des classes,
des propriétés, des instances afin d’assurer leur unicité (Unique
Resource ldentifiers URI) le préfixe n’est pas visible sous Protégé.
-Evite la confusion de termes identiques avec des significations
differentes en fonction du domaine de connaissances de |'ontologie

IMGT-ONTOLOGY Protégé 3.4 beta (file:\C:\Documents%20and%20Settings\veronigue' — |EI |i|
Filz=  Edit Project OCWL  Ressoning Code Tools  Window  Help
el £“LBRE wmdbd < <= C@prorégé

[ @ Metadsts (MGT-ONTOLOGY) | 1 OWLClasses [ Properties | 4 Individuals | = Forms

OHTOLOGY BROWSER IHNDIVIDUAL EDITOR

For Project: @ IMGT-ONTOLOGY For Individual: @ Ortology(http: Mgt igh.cnrs fradGT-ONTOLOGSY)  (instance of owl:Ortology, internal name iz

ontologies e Y=
@ Ortology(hitp: dmt igh.cnrs frAMGT-ONTOLOGY )
s it T hih tege. stanford.

|ttp:simgt igh e frAMGT-ONTOLOGY |

EAC] [ (8 [ dhnotations
r‘rtﬂ'{y i e i Langy |

roifs:comment

Default Hamespace
hittpx: Mot jgh.cors frAMGT-ONTOLOGY #

Pames] E aaa
[l Fttp: itaeaene ovel-ontologies comfassert.owld
] bt ey e 3 0rg 2001 ML Schemsd
pe ] it ey owvl-ontologies .com/2005/0807 bosp.owld
protege Hitp: Mprotege stanford eduiplugineowliproteges
rodfs Fittp: e o3 org 2000007 jrdf-zchema
rilf bt ey e 3 org M 9902022 -radf-syntax-nsd
o bt My e 3 or o 2002007 fowel#




Création de nouvelles classes avec Protége (1)

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

File  Ecit Project OWL BRessoning Code Tools  Window  Help

OEE 4 BB wd 9

q <€protégé

[ @ Metadsta (MGT-ONTOLOGY) | @ CVMLClasses || B Properties | 4 Individusls | = Forms |
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" - - s ovwl: Thing
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oyl Thing ,’—I_CreatesubclaJs?l I Property | Walue | Lang |
. CLASSIFICATION I'd rdfl:comment

v (@ IDENTIFICATION

T ChEnTyRE

@ ConfigurationType

’ DomainType
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@ Function

I Functionality o & Qe
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O ReceptorType

D Specificity

O StructureType
> O Taxon

Asserted Conditions
MECESSARY & SUFFICIENT
MECESSARY
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Création de nouvelles classes avec Protége (2)

IMGT—ONTOLOGY Protégé 3.4 beta (file:\C:\Documents%20and%20Settings \veronique\Mes%20documents\protege\IMGT-ONTOLOGY\IMGT-ONTC - |I:||i|
File Edit Project OVl Reazoning Code Toolz ‘'Window  Help
DR +B6E md ¢Y Qe @pro:égé

[ @ Metadsta (MGT-ONTOLOGY) | ) OWiLClasses | MM Properties | 4 Individusls | = Forms |

SUBCLASS EXPLORER 'm), CLASS EDITOR AN

For Project: @ IMGT-ONTOLOGY For flas=: 0 |DESCRIPTICN (instance of owl Clazs) W0 Inferred Wiewy
L

Asserted Hierarchy w tf} % |j Q}J . EE [Jnnnotations

vl Thing Property | Walug Lang |
. CLASSIFICATICN [ pifsicomment defin'rtion| -
v ' IDENTIFICATICN
@ ChainType
’ ConfigurationType
@ DomainType
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@ Function
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® GeneType MECESSARY & SUFFICIENT
@ MoleculeType NECESSARY
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O Specificity
’ StructureType
0 Taxon
) DESCRIPTION

Asserted Conditions

L] LR @P pisjoints|

|:|E| B8 ::: 30 2 % i’l $ (=] ® Logic View () Propertiss View




Classes disjointes

Exprime que les instances d’une classe ne peuvent instances d’'une autre
Classe.
Exemple: le cercle ne fait pas partie des parallogrammes.

les sites d’épissage ne font pas partie des régions codantes

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

NTOLOGY Protégé 3.4 beta (file:\C:\Documents% 20and%20Settings\veronique\Mes%?20documents\protege\IMGT-ONTOLOG — O il
Fie Edt Project COWL Ressoning Code Tooks Window  Help

DoE +BE wa @ an <Qprorégé
@ Metadata (MGT-ONTOLOGY) | ( OwiCiasses | B Properties | 4 incvidusls | = Forms |
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Restriction sur les cardinalités Logic View
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Asserted Conditions

l' Entity Type

Q _has_ max 1 Functionality

Q _has_ max 1 StructureType
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Importation d’ontologies

Il est alors 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 différente de I'importation complete
d’ontologies.
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