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IA et santé : une longue histoire

Reproduire le raisonnement permettant d’établir un diagnostic par 
les machines 

› La logique pour considérer les alternatives possibles 

› Les statistiques pour prendre en compte l’incertitude
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IA et santé : un engouement récent

Regain d’intérêt pour l’IA : principalement pour les méthodes 
d’apprentissage (données massives et puissances de calcul++) 

› En particulier dans des disciplines d’application de méthodes d’IA
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IA et santé : une priorité en France

Santé : secteur prioritaire nécessitant le développement de 
méthodes en IA
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• Focus sur les méthodes d’apprentissage 
• Mais 
« Certains domaines de l’IA moins visibles  
aujourd’hui (représentation des connaissances,  
Web sémantique, IA distribuée, théorie des jeux)  
ne doivent pas être oubliés ; ils sont porteurs  
d’une diversité qu’il ne faut pas abandonner,  
et qui porte peut-être les germes de la  
prochaine révolution de l’IA »
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Enjeux liés aux données de santé

➔Forte hétérogénéité 
➔Format peu structuré 
➔Langage médical 

› Très riche 

› Complexe 

• Ambiguïtés  

• Synonymie 

➔Information médicale 
› Pour le professionnel de santé : renseignement 

› Pour la machine : donnée  

Traitement automatisé ➔ représentation normalisée 
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Petit quiz introductif

➔Ouvrez la page suivante :  
https://app.wooclap.com/INTRO2ONTO  

➔ Ou scannez :
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Chapitre 2

Quelques définitions
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Ontologie : définition

➔Provient de la philosophie 
› Étude de ce qui existe = étude de ce qui caractérise l’être 

➔En informatique 
› Modèle des connaissances d’un domaine 

› Beaucoup de définitions 

• La plus répandue [Gruber 93] : 

• Ensuite complétée pour rendre  
compte de l’interopérabilité sémantique [Studer 98] :

Spécification explicite d’une conceptualisation
énoncée clairement

représentation mentale générale 
et abstraite d’un objet

description

Spécification formelle et explicite d’une conceptualisation partagée

exprimée avec clarté et précision 
parfaite, opérationnalisable

commune, 
consensuelle
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➔“Concise and unambiguous description of what principal 
entities are relevant in an application domain and how they can 
relate to each other” [Schulze-Kremer 98] 
➔Identification et modélisation des concepts et des relations 
d’un domaine, pertinents pour une ou des applications 
➔Consensus, au sein d’une communauté, sur les termes 
employés pour se référer à ces notions 
➔Définition de contraintes (règles et axiomes) sur les concepts et 
les relations du domaine

Concrètement
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Composants (1/3)

Une ontologie = un quintuplet 
1. Un ensemble disjoint de concepts 

› Exemples : Souris, Chat, Animal, Carnivore, Herbivore... 
› Eventuellement décrits par des propriétés (attributs) 

• Exemples (Animal) : nombre de pattes, espérance de vie, taille moyenne... 
› Eventuellement instanciés par des individus 

• Exemples : Jerry, Tom... 
2. Un ensemble disjoint de relations 

› Lien entre deux concepts : mange, chasse 

› Différents types de relations  
› Si possible : précision des catégories de concepts qu’elles peuvent lier (domaine 

et co-domaine) 

• Exemples : Animal mange Animal / Plante,  
Chat chasse Souris...

Ogden &  
Richards
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Composants (2/3)

Une ontologie = un quintuplet 
3. Une hiérarchie de concepts 
4. Une hiérarchie de relations

Animal

Carnivore Herbivore

Chat Chien Souris

agit_sur

consomme chasse

mange brûle

is_a is_a

is_ais_ais_a

is_a is_a

is_ais_a

11
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Composants (3/3)

Une ontologie = un quintuplet 
5. Des axiomes 

› Expressions posant des contraintes sur les connaissances décrites  
 ➔ possibilité de raisonner 

› Permet de préciser les relations entre concepts et entre relations 

› Exprimés dans un langage adapté (logique de description) 

› Exemples 

• Un animal domestique a nécessairement au moins un nom (propriété 
obligatoire) 

• Un carnivore mange nécessairement au moins un être vivant (relation 
obligatoire) 

• Un animal n’a qu’un seul nombre de pattes  
(cardinalité d’une propriété) 

• Les concepts Animal et Plante sont disjoints 

• La relation se_situe_à est transitive
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Ontologie : exemple

OntologyF-Logic

similar

OntologyF-Logic

similar

PhD StudentDoctoral Student

Object

Person Topic Document

Tel

PhD StudentPhD Student

Semantics

knows described_in

writes

Affiliation
described_in is_about

knowsP writes D is_about T P T

DT T D

Règles
subTopicOf

ResearcherStudent

instance_of

is_a

is_a

is_a
Affiliation

Affiliation
Marina

U1219+33 5 57 57 13 93

is_about

• Relations is_a 
• Relations sémantiques 
• Règles

• Regroupement en concepts 
• Propriétés héritées 
• Instances

13
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Systèmes de représentation en santé

Multiples types de systèmes : classification, thesaurus, nomenclature
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Terminologie 
• Élément central : terme 
 ➔ Aspect textuel 
• Simple hiérarchie 
• Eventuellement relations de synonymie 
• Disponible dans un format structuré

Ontologie 
• Élément central : concept 
 ➔ Sens des termes 
• Relations sémantiques 
• Axiomes 
• Disponible dans un langage formel
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Systèmes de représentation en santé
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Systèmes de représentation en santé 
• Effort de formalisation 
• Forte composante terminologique 
  ➔ Ressources termino-ontologiques (RTOs)

Multiples types de systèmes : classification, thesaurus, nomenclature

Terminologie 
• Élément central : terme 
 ➔ Aspect textuel 
• Simple hiérarchie 
• Eventuellement relations de synonymie 
• Disponible dans un format structuré

Ontologie 
• Élément central : concept 
 ➔ Sens des termes 
• Relations sémantiques 
• Axiomes 
• Disponible dans un langage formel
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Vocabulaire 
Contrôlé

Animal 

Chien 

Phytophage 

Herbivore 

Plante 

…Degré de formalisation

Différents niveaux de formalisation

16[Lassila 01]
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Vocabulaire 
Contrôlé

Glossaire

Animal :  être vivant 
qui se nourrit de 
substances organiques 

Plante :  êtres 
multicellulaires à la 
base de la chaîne 
alimentaire 

Herbivore : animal qui 
se nourrit presque 
exclusivement de 
plantes 

Phytophage : a le même 
sens que Herbivore

Degré de formalisation

Différents niveaux de formalisation

17[Lassila 01]
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Herbivore 
UF Phytophage  
BT Animal 
NT Souris 
RT Plante Carnivore 
   …

Légende  
UF : terme utilisé pour  
BT : terme plus générique 
NT : terme plus spécifique 
RT : terme lié

Vocabulaire 
Contrôlé

Glossaire

Thésaurus

Degré de formalisation

Différents niveaux de formalisation

18[Lassila 01]
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Vocabulaire 
Contrôlé

Glossaire

Thésaurus

Hiérarchie 
informelle

Animal  

  > Carnivore  

      > Chien  

   > Herbivore

Degré de formalisation

Différents niveaux de formalisation

19[Lassila 01]
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<owl:Class 
rdf:about="Herbivore"> 
 <rdfs:subClassOf> 
  <owl:Class 
rdf:about="Animal"/> 
 </rdfs:subClassOf> 
 <rdfs:label>Herbivore 
 </rdfs:label> 
  <rdfs:label>Phytophage 
  </rdfs:label> 
</owl:Class>

Vocabulaire 
Contrôlé

Glossaire

Thésaurus

Hiérarchie 
informelle

Hiérarchie 
formelle

Degré de formalisation

Différents niveaux de formalisation

20[Lassila 01]
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Vocabulaire 
Contrôlé

Glossaire

Thésaurus

Hiérarchie 
informelle

Hiérarchie 
formelle

Hiérarchie formelle 
+ relations non taxonomiques 
➔ ONTOLOGIE LEGERE

Degré de formalisation

<owl:ObjectProperty rdf:about="chasse"> 
 <rdfs:domain> 
  <owl:Class rdf:about="Animal"> 
  </owl:Class> 
 </rdfs:domain> 
 <rdfs:range> 
  <owl:Class rdf:about="Animal"> 
  </owl:Class> 
 </rdfs:range> 
</owl:ObjectProperty>

Différents niveaux de formalisation

21[Lassila 01]



F. Mougin   ESIA - 16/05/2023

<owl:Class 
rdf:about="Herbivore"> 
 <owl:Restriction> 
  <owl:onProperty 
rdf:resource="#mange"/> 
  <owl:allValuesFrom> 
   <owl:Class 
rdf:about="#Plante"/> 
  </owl:allValuesFrom> 
 </owl:Restriction> 
</owl:Class>

Vocabulaire 
Contrôlé

Glossaire

Thésaurus

Hiérarchie 
informelle

Hiérarchie 
formelle

Hiérarchie formelle 
+ relations non taxonomiques 
➔ ONTOLOGIE LEGERE

Hiérarchie formelle  
+ relations non 
taxonomiques 
+ axiomes 
ONTOLOGIE LOURDE

Degré de formalisation

Différents niveaux de formalisation

22[Lassila 01]
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Liens

Hiérarchie de relationsHiérarchie de concepts
ETAT_PATHOLOGIQUE 
   ETAT_PATHOLOGIQUE_LOCAL 
      LESION 
          adénopathie 
          … 
          épanchement 
              épanchement gazeux 
              épanchement liquidien 
                    épanchement de pus 
                    épanchement hématique

LESION                                  (LOCALISATION)                 ANATOMIE

LOCALISATION 
     à_côté_de 
     à_l’extérieur_de 
     au_dessus_de 
     … 
     au_niveau_de 
     ...

ANATOMIE 
     … 
     ANA_TISSU_ENVEL 
          capsule 
          duremère 
          mésentère 
          peau 
          … 
          péritoine

hémopéritoine : « épanchement hématique localisé au niveau du péritoine »

épanchement hématique (au_niveau_de) péritoine

Concept défini

• CIM10 : Maladies de l’appareil digestif ! Maladies du péritoine ! K66.1 

• Ontologie

Illustration : hémopéritoine

23
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Décrivent des concepts génériques 
comme l’espace ou le temps (indépendants 
d’un problème ou d’un domaine particulier)  

➔ important d’avoir des ontologies de haut niveau unifiées 
pour de larges communautés d’utilisateurs

Décrivent le 
vocabulaire d’un 

domaine générique 
en spécialisant les 

concepts introduits 
dans une ontologie 

de haut niveau 

Décrivent des 
rôles et le 

vocabulaire 
d’une tâche ou 
d’une activité 
générique en 

spécialisant les 
concepts de 

l’ontologie de 
haut niveau 

Ontologies les plus spécifiques car décrivent des concepts 
correspondant souvent à des rôles joués par des entités d’un 

domaine lors d’une activité particulière

Les différents types d’ontologies

24
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Logiques de description (DL)

➔Modèle objet pour la classification de concepts et l’instanciation d’objets 
› concept (classe) : ensemble d’individus 
› rôle : relation binaire entre individus 
› individus (instance)  

➔Relation de subsomption (is_a) : organise les concepts par niveau de généralité 
› un concept A subsume un concept B si l’ensemble des individus représentés par B 

est inclus dans l’ensemble des individus de A : 
A est plus général que B / B est plus spécifique que A 

• Carnivore subsume Chat (i.e., Chat is_a Carnivore) 

➔Concepts 
› primitifs (ou atomiques) : concepts ne pouvant pas être définis totalement d’après 

d’autres concepts 
› définis : concepts décrits comme étant équivalents à une expression mettant en jeu 

des concepts et des rôles 
➔Principe de classification : déterminer la position d’un concept dans une 
hiérarchie de subsomption en fonction de sa définition 
➔Hypothèse du monde ouvert

niveau terminologique (Tbox) = 
connaissances génériques
assertions (Abox)

25 [Baader 07, Gagnon]
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Langage des DL : vocabulaire

➔Constantes : ⊤, ⊥  
➔Concepts : A, B, C, D… 
➔Relations binaires (rôles) : r 

› Domaine (domain) : sujet de la relation r 

› Co-domaine (range) : objet de la relation r 

➔Constructeurs : ¬, ⊓, ⊔, . 
➔Quantificateurs : ∃, ∀ 

26
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Langage des DL : formation des concepts

➔T : concept universel 
➔⊥  : concept impossible 
➔¬ A : négation d’un concept 
➔C ⊓ D : intersection de concepts 
➔C ⊔ D : union de concepts 
➔∀ r.C : restriction de valeurs aux concepts C 
➔∃ r.C : quantification existentielle limitée 
➔Axiomes pour la TBox 

› Subsomption : C ⊑ D, C et D étant des concepts 

› Equivalence : C ≡ D, C et D étant des concepts 

➔Assertions pour la ABox 
› C(a) où C est un concept et a un individu (s’écrit aussi a : C) 

› r(a, b) où r est un rôle et a, b des individus (s’écrit aussi (a, b) : r)

27
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Exemples

➔Concepts primitifs : Personne, Maladie, Cancer, Organe, Colon 
➔Rôle primitif : a_pour_localisation, est_atteint_de 
➔Individus : anne, m1 
➔Axiomes 

› Personne ⊑ T, Cancer ⊑ Maladie ⊑ T, Colon ⊑ Organe ⊑ T 
› Personne ⊓ Maladie ⊑ ⊥ 

› personnes atteintes d’un cancer : Personne ⊓ ∃est_atteint_de.Cancer 
› cancer colorectal : Cancer ⊓ ∀a_pour_localisation.Colon 
› personne saine : Personne ⊓ ∀est_atteint_de.⊥ 

➔Assertions 
› Personne(anne) 

› est_atteint_de(anne, m1)

28
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Constructeurs de restriction de cardinalité

➔≤ nr : au plus n dans le co-domaine de r 
➔≥ nr : au moins n dans le co-domaine de r 
➔Exemples 

› Cancer ⊓ ≥ 2a_pour_localisation 

› Cancer ⊓ ≤ 2a_pour_localisation 

› Cancer ⊓ ≤ 2a_pour_localisation ⊓ ≥ 2a_pour_localisation 

➔≤ nr.C : au plus n éléments de C dans le co-domaine de r 
➔≥ nr.C : au moins n éléments de C dans le co-domaine de r 
➔Exemples 

› Personne ⊓ ≥ 2est_atteint_de.Cancer 

› Personne ⊓ ≤ 2est_atteint_de.Maladie 

› Personne ⊓ ≤ 2est_atteint_de.Cancer ⊓ ≥ 2est_atteint_de.Cancer

29
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Exercice

➔maladie infectieuse : maladie due à au moins un agent infectieux 
➔pneumonie : maladie infectieuse localisée exclusivement dans le poumon 
➔maladie virale/bactérienne : maladie due à un virus/une bactérie 
➔M1 : maladie localisée dans le poumon et due à Escherichia Coli 
➔M2 : maladie localisée dans le poumon et due à un coronavirus humain 
➔M3 : maladie localisée dans maximum trois organes (poumon, foie et/ou 
estomac), due à au moins un virus et due uniquement à des virus 
➔M4 : maladie localisée dans le poumon et le foie 

• ⊤ : concept universel 
• ⊥  : concept impossible 
• ¬ A : négation d’un concept 
• C ⊓ D : intersection de concepts 
• C ⊔ D : union de concepts 
• ∀ r.C : restriction de valeurs aux concepts C 
• ∃ r.C : quantification existentielle limitée 
• Axiomes pour la TBox 

– Subsomption : C ⊑ D avec C et D : concepts 
– Equivalence : C ≡ D avec C et D : concepts

30
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Exercice
➔maladie infectieuse : maladie due à au moins un agent infectieux 
➔pneumonie : maladie infectieuse localisée exclusivement dans le poumon 
➔maladie virale/bactérienne : maladie due à un virus/une bactérie 
➔M1 : maladie localisée dans le poumon et due à Escherichia Coli 
➔M2 : maladie localisée dans le poumon et due à un coronavirus humain 
➔M3 : maladie localisée dans maximum trois organes (poumon, foie et/ou estomac), due à au 
moins un virus et due uniquement à des virus 
➔M4 : maladie localisée dans le poumon et le foie 

31

Poumon ⊑ Organe ⊑ T, Estomac ⊑ Organe, Foie ⊑ Organe et Maladie ⊑ T 
EColi ⊑ Bacterie ⊑ AgentInf ⊑ T et CorinavirusHumain ⊑ Virus ⊑ AgentInf 
Maladie ⊓ Organe ⊓ AgentInf ⊑ ⊥  
a_pr_loc ⊑ Trole  et du_a ⊑ Trole 
MaladieInf ≡ Maladie ⊓ ∃ du_a.AgentInf 
Pneumonie ≡ MaladieInf ⊓ ∀a_pr_loc.Poumon 

MaladieVirale ≡ Maladie ⊓ ∃du_a.Virus et MaladieBacterienne ≡ Maladie ⊓ ∃du_a.Bacterie 

M1 ⊑ Maladie ⊓ ∀a_pr_loc.Poumon ⊓ ≥ 1du_a.EColi 
M2 ⊑ Maladie ⊓ ∀a_pr_loc.Poumon ⊓ ≥ 1du_a.CorinavirusHumain  
M3 ⊑ Maladie ⊓ ≤ 3a_pr_loc.(Poumon ⊔ Estomac ⊔ Foie) ⊓ ∃du_a ⊓ ∀du_a.Virus 
M4 ⊑ Maladie ⊓ ∃a_pr_loc.Poumon ⊓ ∃a_pr_loc.Foie



Chapitre 2

Construction d’ontologies
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Cycle de vie d’une ontologie

 [Gandon 06]

Processus itératif continu

33
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Conception d’ontologies

➔ « Construire une ontologie, c’est aussi décider d’une manière 
d’être et d’exister des objets » [Charlet 02] 

➔ Nécessité de faire des choix de représentation 
› Capables de capturer les caractéristiques pertinentes du domaine cible  
› Au plus haut niveau d’abstraction 
› Tout en étant le plus clair possible sur la signification des termes 

➔ Phases généralement mises en œuvre 
› Spécification : objectifs et ambitions, analyse des solutions existantes, etc. 
› Réutilisation de ressources externes 
› Acquisition des connaissances : quelle technique ? 
› Conceptualisation : structurer les notions identifiées 
› Formalisation dans un langage tel que OWL 
› Evaluation en termes de clarté, cohérence, extensibilité, biais minimal en 

terme de codage, consensus maximal

34
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Règles fondamentales

➔Plusieurs façons correctes de modéliser un domaine ; la 
meilleure solution dépend presque toujours de l’application / 
des évolutions 
➔Développement d’une ontologie = nécessairement un 
processus itératif 
➔Concepts dans une ontologie doivent être très proches des 
objets (physiques ou logiques) et des relations du domaine 
d’intérêt 
Souvent, noms = objets et verbes = relations décrivant le 
domaine

35
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Les moyens

➔Méthodologies : Methontology (Fernández-López 1998), Ontology 
Development 101 (Noy 2001), ARCHONTE (Bachimont 2002)… XOD 
(He 2018) 
➔Outils pour semi-automatiser la construction : Text-To-Onto 
(Maedche 2001), Protégé (Gennari 2003), Terminae (Aussenac-Gilles 
2008)… ODK (Matentzoglu 2022)  

› Différents supports 

• Thésaurus / dictionnaires 
• Schémas de BD 
• Textes 

➔Portails d’ontologies biomédicales :  
 BioPortal - https://bioportal.bioontology.org/  
 OLS - https://www.ebi.ac.uk/ols4 
 ...   

36
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Ontology Development 101

7 étapes de construction 
1. Définir le domaine et la portée de l’ontologie 

› Quel est le domaine que va couvrir l’ontologie ? 

› Dans quel but sera utilisée l’ontologie ? 

› A quels types de questions l’ontologie devra-t-elle fournir des 
réponses ? 

› Qui va utiliser et maintenir l’ontologie ? 

➔ Ne pas chercher à représenter toute l’information possible d’un 
domaine… 

2. Considérer la possibilité de réutiliser des ontologies 
existantes 

3. Énumérer les termes importants de l’ontologie

37
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Ontology Development 101

38

4. Définir les classes et la hiérarchie de classes 
› Approche bottom-up 
› Approche top-down 
› Combinaison des deux  

approches : middle-out 
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Ontology Development 101

4. Définir les classes et la hiérarchie de classes 

› Approche bottom-up 

› Approche top-down 

› Combinaison des deux  
approches : middle-out 

5. Définir les rôles : spécifier le plus possible 

› Des relations inverses 

› Des valeurs par défaut 

6. Établir les restrictions sur les rôles 

› Domaines et co-domaines 

› Restrictions de cardinalité 

› Restrictions de valeurs (types) 

7. Créer les instances

39
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Methontology

7 étapes de construction 
1.Produire un document de spécification de la future ontologie 

› L’objet de l’ontologie 

› Ses utilisateurs 

› Ses utilisations 

› Le degré de formalisation à employer 

› …  
2.Identifier les termes de l’ontologie et leur définition : techniques 
d’acquisition de connaissances 

› Réunions de brainstorming 

› Interviews d’experts 

› Analyses de textes 

3.Structurer les connaissances du domaine en un modèle 
conceptuel (représentation informelle)

40
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Methontology

4.Identifier les ontologies existantes qui pourraient être utilisées dans 
la construction de l’ontologie 

› Ontologies génériques ou de haut niveau pour la structuration des 
concepts de base 

› Ontologies pour la définition de termes communs 

5.Représenter l’ontologie dans un langage formel 
6.Vérifier les problèmes de cohérence, d’incomplétude et de répétition 
et valider 

› L’ontologie 

› Son environnement logiciel 
› Sa documentation 

7.Produire une documentation complète garantissant la 
compréhension globale de l’ontologie et sa réutilisation  
(à faire à la fin de chaque phase)
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101 vs. Methontology

➔Ontology development 101 
› Détaille seulement ce qu’il faut pour développer une 

ontologie 

› Définit des principes précis sur les choix de représentation 
des classes, instances, rôles et de leur structuration 

➔Methontology 
› Couvre plusieurs étapes du cycle de vie d’une ontologie 

• Impose la représentation dans un langage formel 
• Intègre l’analyse des ontologies 

– Rigueur logique 
– Diagnostic d’erreurs de conception 
– Cohérence après évolution 

➔ Complémentarité
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Automatisation du processus de conception

➔Les textes = sources d’information 
› Vocabulaire partagé par les membres d’une communauté de 

praticiens : présent dans leurs textes  
› Connaissances de certains domaines (médecine, droit, etc.) 

accessibles uniquement par leur expression linguistique 

➔Constitution d’un corpus : tâche complexe 
› Identification des documents les plus pertinents pour l’application 

visée 

› Compromis entre représentativité et taille 

➔ Évaluation de sa pertinence nécessaire 

➔Existence de nombreuses méthodes permettant de traiter 
les textes 

› Traitement automatique des langues 

› Patrons syntaxiques 

› …
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Problème de l’automatisation

➔Problèmes liés à la mise en œuvre automatique 
› Qualité du langage 

• Fautes d’orthographe, de grammaire, de syntaxe 

• Abréviations, mots techniques 

› Besoin de dictionnaires, de lexiques 

➔Construction au mieux semi-automatique 
› Fonctionnement au moins en binôme (IC & expert) 

› Conflits entre points de vue différents à arbitrer 

› Étude du corpus ➔ médiation d’un analyste et de l’expert pour 
fixer le sens effectif
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Création de la petite ontologie de l’exercice

➔maladie infectieuse : maladie due à au moins un agent infectieux 
➔pneumonie : maladie infectieuse localisée exclusivement dans le poumon 
➔maladie virale/bactérienne : maladie due à un virus/une bactérie 
➔M1 : maladie localisée dans le poumon et due à Escherichia Coli 
➔M2 : maladie localisée dans le poumon et due à un coronavirus humain 
➔M3 : maladie localisée dans maximum trois organes (poumon, foie et/ou estomac), due à au moins 
un virus et due uniquement à des virus 
➔M4 : maladie localisée dans le poumon et le foie 
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Poumon ⊑ Organe ⊑ T, Estomac ⊑ Organe, Foie ⊑ Organe et Maladie ⊑ T 
EColi ⊑ Bacterie ⊑ AgentInf ⊑ T et CoronavirusHumain ⊑ Virus ⊑ AgentInf 
Maladie ⊓ Organe ⊓ AgentInf ⊑ ⊥  
a_pr_loc ⊑ Trole  et du_a ⊑ Trole 
MaladieInf ≡ Maladie ⊓ ∃ du_a.AgentInf 
Pneumonie ≡ MaladieInf ⊓ ∀a_pr_loc.Poumon 

MaladieVirale ≡ Maladie ⊓ ∃ du_a.Virus et MaladieBacterienne ≡ Maladie ⊓ ∃ du_a.Bacterie 

M1 ⊑ Maladie ⊓ ∀a_pr_loc.Poumon ⊓ ≥ 1 du_a.EColi 
M2 ⊑ Maladie ⊓ ∀a_pr_loc.Poumon ⊓ ≥ 1 du_a.CoronavirusHumain  
M3 ⊑ Maladie ⊓ ≤ 3a_pr_loc.(Poumon ⊔ Estomac ⊔ Foie) ⊓ ∃ du_a ⊓ ∀ du_a.Virus 
M4 ⊑ Maladie ⊓ ∃ a_pr_loc.Poumon ⊓ ∃ a_pr_loc.Foie
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SNOMED-CT

➔Systematized Nomenclature of Medicine-Clinical Terms (IHTSDO) 
créée pour couvrir l’ensemble des données du dossier patient 
➔Résultat de la fusion de SNOMED RT et de la version 3 des Clinical 
Terms (Read Codes)  
➔Accessible gratuitement à des fins de recherche mais payant pour des 
usages commerciaux et de codage 
➔Disponible en anglais et espagnol (traductions dans d’autres langues 
en cours, notamment le français) 
➔https://www.snomed.org/snomed-ct/ 
➔AY. Wang, JH. Sable, KA. Spackman. The SNOMED clinical terms 
development process: refinement and analysis of content. Proc AMIA 
Symp; 2002:845–849
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Structure de la SNOMED-CT

➔ + de 390 000 concepts organisés suivant 19 hiérarchies 
› Linkage Concept ! Attribute : utilisé pour construire de 

nouvelles relations entre concepts (post-coordination)
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Structure de la SNOMED-CT

➔+ de 390 000 concepts organisés suivant 19 hiérarchies 

› Linkage Concept —> Attribute : utilisé pour construire de nouvelles 
relations entre concepts (post-coordination) 

➔Concepts 

› Identifiant unique 

› Nom complet précis (fully specified name ou FSN) + terme préféré 

› Synonymes 

› Parfois une définition en langage naturel 

› Attributs optionnels 
Ex : latéralité pour l’anatomie et sévérité des maladies 

➔Relations 

› Hiérarchiques : is_a 
› Transversales (unissant des concepts de chapitres différents) 

Ex : CLINICAL FINDING finding_site BODY STRUCTURE
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SNOMED-CT : exemple
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CIM-11

55

➔Classification statistique internationale des maladies et des problèmes de 
santé connexes (OMS) 

➔Version stabilisée publiée le 18 juin 2018, présentée pour approbation à 
l’Assemblée mondiale de la santé en mai 2019 pour une entrée en vigueur le 
1er janvier 2022… 

➔Décrit les traumatismes, les maladies et les causes de décès 
› Nouveaux chapitres : maladies du sommeil, médecine traditionnelle… 

› Chapitres dédiés : maladies du système immunitaire 

› Réorganisations entre chapitres 

➔Composants 
› Foundation : large base de connaissances sémantique 

• https://icd.who.int/dev11/f/en   
› Multiples classifications (linearizations) dérivées de cette « Foundation » 

• MMS : ICD-11 for Mortality and Morbidity Statistics (ICD-11 MMS)  
– https://icd.who.int/browse11/l-m/fr en français  

➔JE. Harrison, S. Weber, R. Jakob, et al. ICD-11: an international 
classification of diseases for the twenty-first century. BMC Med Inform Decis 
Mak. 2021 Nov 9;21(Suppl 6):206

https://icd.who.int/dev11/f/en
https://icd.who.int/browse11/l-m/fr
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Structure de la CIM-11 MMS

➔55 000 concepts organisés suivant 26 chapitres (+2) 

› Codes d’extension ➔ post-coordination 
➔Concepts 

› Code unique 

› Terme préféré 

› Synonymes 

› Parfois une définition en langage naturel 

› Termes inclus / exclus 

➔Relations 

› Hiérarchiques : is_a 
› Transversales 

Ex : a pour manifestation, a une sévérité
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Structure de la CIM-11 MMS
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CIM-11 : exemple
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HPO

60

➔Human Phenotype Ontology (Monarch initiative) 
➔Ontologie créée en 2008 
➔Décrit les phénotypes pertinents sur le plan médical et 
fournit des annotations entre maladies et phénotypes 
➔https://hpo.jax.org  
➔PN. Robinson, S. Köhler, S. Bauer, et al. The Human Phenotype 
Ontology: a tool for annotating and analyzing human hereditary 
disease. Am J Hum Genet. 2008 Nov;83(5):610-5

https://hpo.jax.org/
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Structure de HPO

➔+ de 15 000 termes organisés sous la forme d’un graphe orienté 
acyclique (DAG) en 6 hiérarchies 

› Hiérarchie principale : Phenotypic abnormality = description des 
anomalies cliniques 

› Autres hiérarchies : modèles d’hérédité, l’apparition/l’évolution 
clinique et les modificateurs d’anomalies
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Structure de HPO
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Structure de HPO

➔+ de 15 000 termes organisés sous la forme d’un graphe orienté 
acyclique (DAG) en 6 hiérarchies 

› Hiérarchie principale : Phenotypic abnormality = description des 
anomalies cliniques 

› Autres hiérarchies : modèles d’hérédité, l’apparition/l’évolution 
clinique et les modificateurs d’anomalies 

➔Termes 

› Code unique 

› Terme préféré 

› Synonymes 

› Maladies et gènes associés  

➔Relations 

› Hiérarchiques : is_a
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HPO : exemple
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Intérêts des ontologies en santé : représentation
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Quadrantectomie
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Quadrantectomie

69
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Intérêts des ontologies en santé : intégration
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Quadrantectomie

Intérêts des ontologies en santé : raisonnement
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Intérêts des ontologies en santé : médiation
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Intérêts des ontologies en santé : médiation
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Les ontologies en santé : usages

73

➔Représentation de connaissances 

› Nombreuses ontologies crées suite au Covid (SARSMutOnto, CIDO, CIRO...) 

➔Gestion de connaissances 

› Indexation/annotation 

• Codage de l’information médicale 

• Annotation - normalisation 

› Accès à l’information (expansion de requêtes) 

› Mapping entre RTOs 
➔Intégration de données 

› Échange standardisé de données et interopérabilité (LOINC) 

› Intégration de données/connaissances (systèmes de médiation) 

➔Aide à la décision et raisonnement 

› Sélection de données, phénotypage (cohortes, EDS) 

› Traitement automatique des langues (reconnaissances d’entités, extraction 
d’information et de relations) 

› Découverte de connaissances

 [Bodenreider 08, Hoehndorf 15]



Indexation sémantique

➔ Indexation sémantique 
› Non plus uniquement à partir de considérations 

statistiques 

› A partir des objets du monde référencés  
➔ Processus 

› Détection des entités sémantiques dans les documents 

– Identification des termes référençant ces entités 

– Eventuelle désambiguïsation des termes 

› Evaluation du sens des documents  
– À partir des liens sémantiques définis  

dans l’ontologie entre les entités  

➔ Indexation du document avec le concept ‘Hépatomégalie' alors 
qu’aucun terme le désignant explicitement n’apparaît

foie 
… 

élargissement

Hépatomégalie

Caractéristiques  
d’une hépatomégalie

ALAT = 450

[Haav 2001] 
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Codage de l’information : CIM-11

75 [Harrison 21]
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Codage de l’information : CIM-11
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Annotation : médecine de précision
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➔Phénotypage avec HPO : comparaison des profils phénotypiques 
des maladies et des patients pour diagnostiquer une éventuelle 
maladie rare  

› Termes issus de : 
• Textes dans DPIs 
• Gènes 
• Examens biologiques 
(LOINC2HPO)

 [Haendel 18]
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Expansion de requêtes

78

➔ Étendre les requêtes à partir de nouveaux termes 
› Exemple : syndrome de Down ? Ajout du synonyme « trisomie 21 »  
➔ Réduction du silence à partir de termes synonymes (ou reliés 

sémantiquement) 
➔ Modifier les termes de la requête : désambiguïsation des 

termes contenus dans la requête 
› Exemple : infarctus, cardiaque ? Remplacement de « infarctus » par 

« infarctus du myocarde » 
➔ Réduction du bruit  

➔ Expliciter le sens des mots-clés localement (i.e., les uns par 
rapport aux autres) 
› Exemple : infarctus, cerveau ? Recherche sur l’AVC ischémique 

➔ Prendre en compte l’historique 
› Exemple : grain de beauté + requêtes précédentes « peau » 

« cancer » ? Recherche sur mélanome 
➔ De nombreuses stratégies... Exploitation de SNOMED CT pour  

recherche sémantique [Allones 13]
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Mapping entre RTOs

79 [Nikiema 17]

➔Surveillance des cancers : comparaison nécessaire entre 2 RTOs 
(CIM-10 et CIM-O3) pour identifier les cancers incidents

Diagnostic

Topographie 

Morphologie

ConceptSNOMED CT 

ConceptSNOMED CT 

ConceptSNOMED CT 

CIM-10

CIM-O3

SNOMED CT

+

1 - ANCRAGE

finding_site 

associated_morphology

2 - DÉRIVATION2 - DÉRIVATION

Réutilisation de correspondances existantes 
puis correction grâce à la structure de la SNOMED CT
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Système de médiation : TAMBIS

80 [Stevens 00]

➔ Fonctionnement 
› Médiateur : rôle d’interface entre  

l’utilisateur et les sources 
• Dans TAMBIS, ontologie formelle 

TAO définie en GRAIL (langage de DL)  
et en OWL 

› Données non stockées localement 
› Reformulation des requêtes posées dans les termes d’un schéma 

global (TAO) basé sur le vocabulaire des sources d’information 
disponibles 

➔ S’interroge au travers d’une interface où l’utilisateur doit 
parcourir les concepts définis dans TAO et sélectionner 
ceux qui sont d’intérêt pour sa requête 
› L’ontologie = dictionnaire et classifieur des concepts  
➔ facilite le travail de l’utilisateur pour écrire sa requête
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Systèmes d’aide à la décision

81

➔Rôles des ontologies = source de connaissances 
› Pour permettre la classification, le raisonnement et l’inférence 

› Pour spécifier les règles 

➔Applications en santé 
› Gestion des maladies chroniques (prédiction et évaluation des risques) 

› Alertes pour la prescription médicamenteuse (détection d’effets indésirables, 
interactions...) 

 A destination des professionnels de santé et parfois des patients

 [Jing 23]
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Ontologies et méthodes de ML

82

➔Représentation des ontologies sous la forme de graphes de 
connaissances 

› Méthodes de plongement de graphe 

➔Applications en santé 
› Analyse prédictive 

• Prédiction des effets secondaires liés à la polypharmacie 

• Prédiction de l’obésité et les co-morbidités associées 

› Médecine de précision  
• Stratification de patients atteints de maladies rares 

• Identification de profils cliniques à partir des données des DPIs 

› Diagnostic différentiel

 [Robinson 20]



F. Mougin   ESIA - 16/05/2023

Pour finir…

83

➔ Bulletin AFIA d’avril 2021 sur les équipes de recherche en IA et 
santé en France (liste non exhaustive) 
› https://afia.asso.fr/112_avr21/  

➔ Journée Santé & IA à la Plate-Forme Intelligence Artificielle (PFIA) 
› 6 juillet à Strasbourg 
› https://pfia23.icube.unistra.fr/journees/info-medic/

index.html  

Venez nombreuses et nombreux !!!

https://afia.asso.fr/112_avr21/
https://pfia23.icube.unistra.fr/journees/info-medic/index.html
https://pfia23.icube.unistra.fr/journees/info-medic/index.html
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