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|A et santé : une longue histoire

esimrse . SCIENCE

ance are the ones who do remember and
consider the most possibilities.”
Computers are especially suited to
help the physician collect and process
clinical information and remind him of
diagnoses which he may have over-

Reasoning Foundations of fooked. In many caxs compatcs may be
as rimplf as a set of hand-sorted cards,
Medical Diagnosis S g il mputa g b

indicated. There are other ways in which
computers may serve the physician, and
Symbolic logic, probability, and value theory some of these are suggested in this paper.

. . .. For example, medical students might
aid our understanding of how physicians reason. find the c:mkw.,, an important ﬁﬂn
learning the methods of differential di-

agnosis. But to use the computer thus
Robert S. Ledley and Lee B. Lusted gyt JM‘MP‘:"_,

makes a medical diagnosis. This, then,

brings us to the subject of our investiga-

The purpose of this article is to ana-  fitted into a definite discase category, or  tion: the reasoning foundations of med-
lyze the plicated ing p that it may be one of several possible dis-  ical diagnosis and treatment,
inh in medical diagnosis. The im-  eases, or else that its exact nature cannot Medical di is invol

soad a sAY The .

of this problem has be This, ob ly, is a d\:lunhc;y;amliallyamiyud.u

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

y Lalogique pour considérer les alternatives possibles
» Les statistiques pour prendre en compte l'incertitude
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|A et santé : un engouement réecent

Regain d’intérét pour I'lA : 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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|A et santé : une priorité en France

Santé : secteur prioritaire nécessitant le développement de
méthodes en IA

E _. Ministére de 'Enseignement supérieur,
userit « £t - s A€ 1@ ReCherche et de I'lnnovation

REPUBLIQUE FRANGAISE

STRATEGIE NATIONALE DE RECHERCHE EN INTELLIGENCE

ARTIFICIELLE
Rapport de Cédric Villani : donner un sens a l'intelligence e Focus sur les méthodes d’a ppre ntissage
artificielle (1A) .
e Mais
« Certains domaines de I'lA moins visibles
i o s o A o e aujourd’hui (représentation des connaissances,
r ées : créer un réseau d’Instituts interdisciplinaires

e neve nvece i swecauner e sémantique, IA distribuée, théorie des jeux)
i e st e o dlojyent pas étre oubliés ; ils sont porteurs
d’une diversité qu’il ne faut pas abandonner,
Actualits - 1ére publication : 26.03.2018 - Mise & jour : 28.11.2018 et qui porte peut-étre les germes de la
prochaine révolution de I'lA »

) . 14




Enjeux liés aux données de santé

= Forte hétérogéneéité
->Format peu structuré

—Langage médical
y Tresriche
y Complexe
« Ambiguités
e Synonymie
=>Information médicale
y 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/INTRO20NTO

- Ou scannez:



https://app.wooclap.com/INTRO2ONTO

Quelques définitions
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Ontologie : définition

= Provient de la philosophie

» Etude de ce qui existe = étude de ce qui caractérise I'étre

—=En informatique

y Modele des connaissances d’'un domaine
y Beaucoup de définitions
e La plus répandue [Gruber 93] :

Specification explicite d’une conceptualisation

e Ensuite complétée pour rendre
compte de l'interopérabilité sémantique [Studer 98] :

Spécification formelle et explicite d’une conceptualisation partagée
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Concretement

= “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]

= ldentification 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 a ces notions

—Définition de contraintes (regles et axiomes) sur les concepts et
les relations du domaine




Composants (1/3)

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

Objet Désignation

» Exemples : Souris, Chat, Animal, Carnivore, Herbivore... e e s

» 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 Souiris...
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Composants (2/3)

Une ontologie = un quintuplet
3. Une hiérarchie de concepts

4. Une hiérarchie de relations

Animal
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Composants (3/3)

Une ontologie = un quintuplet

5. Des axiomes
y 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)

y Exemples

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

« Un carnivore mange nécessairement au moins un étre vivant (relation
obligatoire)

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

» Les concepts Animal et Plante sont disjoints

» Larelation se_situe _a est transitive

F. l\/lougin/ESIA -16/05/2023



Ontologie : exemple

« Relationsis a « Regroupement en concepts
« Relations sémantiques  Propriétés héritées
 Regles Instances

descrlbed IN""=ee,

L
L] .
.. “\‘

subTopicOf similar

_ Regles
.[ o ][A A4 ~ ! - described_inn [|]|:> is_aboutn
L ST } ﬁ writes n is_about I]:> ﬁ knows

(+33557571393 ] [ U1219 |
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Systemes de représentation en santé

Multiples types de systemes : classification, thesaurus, nomenclature

Terminologie Ontologie
« Elément central : terme « Elément central : concept
=> Aspect textuel => Sens des termes
e Simple hiérarchie e Relations sémantiques
e Eventuellement relations de synonymie « Axiomes
e Disponible dans un format structuré e Disponible dans un langage formel

. a_pour_traitement A
Maladie —Pou » Traitement

L]
/ ’ \ est_un est_un
. . e

i i R R lest_caractérisée_par, .
Chapitre | Chapitre Il ’ Tumeur l IMaIadle_lnfectleuse }———pab{ Mode_De_Transmission |

Certaines maladies infectieuses et Tumeurs (C00-D48)
parasitaires (A00-B99) 4 A

/ \ ’ \ est_un est_un

(A00-AD9) Maladie_Virale ‘ Transmission_Par_Voie_Sanguine ‘

Maladies intestinales infectieuses A A

/ \ est_un est_un
) “ee

ADO Arbovirose Transmission_Par_Moustique ‘
Choléra - !
/ \ est_un
. “ee e
A00.0 .
Choléra a Vibrio | Fievre_Jaune ‘ Dengue
cholerae 01, biovar
cholerae

est_caractérisée_par
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Systemes de représentation en santé

Multiples types de systemes : classification, thesaurus, nomenclature

Terminologie Ontologie
« Elément central : terme « Elément central : concept
=> Aspect textuel => Sens des termes
e Simple hiérarchie e Relations sémantiques
e Eventuellement relations de synonymie « Axiomes

Disponible dans un format structuré Disponible dans un langage formel

Systemes de représentation en santé

o Effort de formalisation
o Forte composante terminologique

=> Ressources termino-ontologiques (RTOs)




Différents niveaux de formalisation

Animal
Chien
Vocabulaire Phytophage
Controlé .
Herbivore

: Plante

Degré de formalisation

F.l\/lougin/ESIA—16/05/2023 [Lassila 01] ., H



Différents niveaux de formalisation

Animal : étre vivant
gul se nourrit de
substances organiques

Plante : étres
Vocabulaire multicellulaires a la
Controlé base de la chaine
alimentaire
Degré de formalisation se nourrit presque
Glossaire exclusivement de
plantes

Phytophage : a le méme
sens que Herbivore

F. Mougin /ESIA - 16/05/2023 [Lassila 01] H



Différents niveaux de formalisation

Herbivore
UF Phytophage
BT Animal
. NT Souris
Vocabulaire .
o~ RT Plante Carnivore
Controlé
Thésaurus
/ / ; Degré de formalisation Légende
Glossaire UF : terme utilisé pour

BT : terme plus générique
NT : terme plus spécifique
RT : terme lié

[Lassila 01]
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Différents niveaux de formalisation

Animal
> Carnivore
Vocabulaire > Chien

Controlé
Thésaurus

/ / ; ; Degré de formalisation

Glossaire Hiérarchie
informelle

> Herbivore

F.l\/lougin/ESIA—16/05/2023 [Lassila 01] H



Différents niveaux de formalisation

<owl:Class
rdf:about="Herbivore">

<rdfs:subClassOf>

<owl:Class
Hiérarchie rdf :about="Animal" />

formelle </rdfs:subClassOf>
<rdfs:label>Herbivore
</rdfs:label>
<rdfs:label>Phytophage
</rdfs:label>
</owl:Class>

Vocabulaire
Controlé

Thésaurus

Degré de formalisation

Glossaire Hiérarchie
informelle

F.l\/Iougin/ESIA—16/05/2023 [LaSSIIa 01] 20 H



Différents niveaux de formalisation

<owl:0ObjectProperty 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>

Vocabulaire N _
Controlé Hiérarchie

formelle </owl:0bjectProperty>

Thésaurus

Degré de formalisation
Hiérarchie formelle

+ relations non taxonomiques
-> ONTOLOGIE LEGERE

Glossaire Hiérarchie
informelle
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Différents niveaux de formalisation

Vocabulaire
Controlé

Thésaurus

Glossaire Hiérarchie
informelle

Hiérarchie formelle
+ relations non
taxonomiques

+ axiomes

Hiérarchie ONTOLOGIE LOURDE
formelle

Degré de formalisation

Hiérarchie formelle
+ relations non taxonomiques
-> ONTOLOGIE LEGERE

<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>

[Lassila 01] ,, H




lllustration : hémopéritoine

e CIM10 : Maladies de I'appareil digestif > Maladies du péritoine > K66.1
« Ontologie

—— hémopéritoine : « épanchement hématique localisé au niveau du péritoine »
Hiérarchie de concepts Hiérarchie de relations
ETAT_PATHOLOGIQUE ANATOMIE
ETAT_PATHOLOGIQUE_LOCAL LOCALISATION
LESION ANA_TISSU_ENVEL a_cote_de
adénopathie ca_psule B a_l'extérieur_de
) duremére au_dessus_de
épanchement mésentere
épanchement gazeux peau au_niveau_de
épanchement liquidien
épanchement de pus péritoine
épanchement hématique
Liens
LESION (LOCALISATION) ANATOMIE
Concept défini
épanchement hématique (au_niveau_de) péritoine

/



Les différents types d’'ontologies

Décrivent des concepts génériques
comme l'espace ou le temps (indépendants
d’un probleme ou d’'un domaine particulier)
=> important d’avoir des ontologies de haut niveau unifiées
pour de larges communautés d’utilisateurs

top-level ontology Décrivent des
Décrivent le roles et le
vocabulaire d’un / \ vocabulaire
domaine générique d’une tache ou
en spécialisant les domain ontology task ontology d"un'e .activité
concepts introduits geneérique en

dans une ontologie spécialisant les
de haut niveau \ / concepts de

I'ontologie de

application ontology haut niveau

Ontologies les plus spécifiques car décrivent des concepts
correspondant souvent a des roles joués par des entités d’'un
domaine lors d’une activité particuliere
[Guarino 98] 24 H
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Logiques de description (DL)

—>Modele objet pour la classification de concepts et I'instanciation d’objets
y concept (classe) : ensemble d’individus } niveau terminologique (Tbox) =

y réle : relation binaire entre individus connaissances generiques

y individus (instance) > assertions (Abox)

—Relation de subsomption (is_a) : organise les concepts par niveau de généralité

» un concept A subsume un concept B si 'ensemble des individus représentés par B
est inclus dans I'ensemble des individus de A :
A est plus général que B / B est plus spécifique que A
e Carnivore subsume Chat (i.e., Chat is_a Carnivore)
->Concepts

y primitifs (ou atomiques) : concepts ne pouvant pas étre définis totalement d’apres
d’autres concepts

» définis : concepts décrits comme étant équivalents a une expression mettant en jeu
des concepts et des roles

—Principe de classification : déterminer la position d’'un concept dans une
hiérarchie de subsomption en fonction de sa définition

—>Hypothese du monde ouvert

/! [Baader 07, Gagnon] 25 H




Langage des DL : vocabulaire

—=>Constantes: T, L
->Concepts : A, B, C, D...
—>Relations binaires (roles) : r

y Domaine (domain) : sujet de la relation r
y Co-domaine (range) : objet de la relation r

-=>Constructeurs : =, m, U, .
= Quantificateurs : 3, v

F. l\/Iougin/ESIA -16/05/2023



Langage des DL : formation des concepts

=T : concept universel

=1 :conceptimpossible

—- A : négation d’un concept

—=C 1 D : intersection de concepts

=>C u D : union de concepts

=V r.C : restriction de valeurs aux concepts C
=3 r.C : quantification existentielle limitée

- Axiomes pour la TBox
y Subsomption : C C D, C et D étant des concepts
» Equivalence : C=D, C et D étant des concepts
= Assertions pour la ABox
» C(a) ou C est un concept et a un individu (s’écrit aussi a : C)
» r(a, b) ourestunrobleeta, bdesindividus (s’écrit aussi (a, b) : r)

) . i



DE ] ES

= Concepts primitifs : Personne, Maladie, Cancer, Organe, Colon
—=>Roble primitif : a_pour_localisation, est_atteint_de

=>Individus : anne, m1l

->Axiomes

)
)
)
)
)

Personne C T, Cancer C Maladie C T, Colon C Organe C T

Personne n Maladie C L

personnes atteintes d’un cancer : Personne n Jest_atteint_de.Cancer
cancer colorectal : Cancer i Va_pour_localisation.Colon

personne saine : Personne r Vest_atteint_de._L

->Assertions

)
)

Personne(anne)
est_atteint_de(anne, m1)

F. l\/lougin/ESIA -16/05/2023



Constructeurs de restriction de cardinalité

=>< nr : au plus n dans le co-domaine de r
-=>2 nr : au moins n dans le co-domaine der

- Exemples
y Cancer n 2 2a_pour_localisation
y Cancer n £ 2a_pour_localisation
y Cancer n £ 2a_pour_localisation m > 2a_pour_localisation

=< nr.C: au plus n éléments de C dans le co-domaine de r
=2 nr.C : au moins n éléments de C dans le co-domaine der
= Exemples

y Personne n > 2est_atteint_de.Cancer

» Personne n < 2est_atteint_de.Maladie
y Personne n < 2est_atteint_de.Cancer n > 2est_atteint_de.Cancer

F. l\/lougin/ESIA -16/05/2023



Exercice

—>maladie infectieuse : maladie due a au moins un agent infectieux
—=pneumonie : maladie infectieuse localisée exclusivement dans le poumon
->maladie virale/bactérienne : maladie due a un virus/une bactérie

=M1 : maladie localisée dans le poumon et due a Escherichia Coli

—=M2 : maladie localisée dans le poumon et due a un coronavirus humain

—>M3 : maladie localisée dans maximum trois organes (poumon, foie et/ou
estomac), due a au moins un virus et due uniquement a des virus

—=M4 : maladie localisée dans le poumon et le foie

T : concept universel

1 :concept impossible

« - A:négation d'un concept

« Cn D:intersection de concepts

e CuD:union de concepts

o V r.C:restriction de valeurs aux concepts C
« 3 r.C: quantification existentielle limitée

o Axiomes pour la TBox
— Subsomption : CC D avec C et D : concepts
— Equivalence : C=D avec C et D : concepts

/




Exercice

—>maladie infectieuse : maladie due a au moins un agent infectieux
—>pneumonie : maladie infectieuse localisée exclusivement dans le poumon
->maladie virale/bactérienne : maladie due a un virus/une bactérie

—>M1 : maladie localisée dans le poumon et due a Escherichia Coli

—>M?2 : maladie localisée dans le poumon et due a un coronavirus humain

—>M3 : maladie localisée dans maximum trois organes (poumon, foie et/ou estomac), due a au
moins un virus et due uniquement a des virus

—>M4 : maladie localisée dans le poumon et le foie
Poumon C Organe C T, Estomac C Organe, Foie C Organe et MaladieC T

EColi C Bacterie C AgentInf C T et CorinavirusHumain C Virus C AgentInf

Maladie n Organe n Agentinf C L

a_pr_locC Trge etdu_a C Ty

Maladielnf = Maladie n 3 du_a.AgentInf

Pneumonie = Maladielnf n va_pr_loc.Poumon

MaladieVirale = Maladie n 3du_a.Virus et MaladieBacterienne = Maladie n 3du_a.Bacterie
M1 C Maladie n va_pr_loc.Poumon n = 1du_a.EColi

M2 C Maladie n va_pr_loc.Poumon n 2 1du_a.CorinavirusHumain

M3 C Maladie n <£3a_pr_loc.(Poumon u Estomac u Foie) n 3du_a n vdu_a.Virus

M4 C Maladie n 3a_prolo¢.Poumonm 3a_pr_loc.Foie 31 H



Construction d’ontologies
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Cycle de vie d’une ontologie

Processus itératif continu

Conception

Diffusion

Utilisation

// [Gandon 06] 33 H



Conception d’ontologies

= « Construire une ontologie, c’est aussi décider d’une maniere
d’étre 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
y Tout en étant le plus clair possible sur la signification des termes
= Phases généralement mises en ceuvre
y Spécification : objectifs et ambitions, analyse des solutions existantes, etc.
» Réutilisation de ressources externes
» Acquisition des connaissances : quelle technique ?
y Conceptualisation : structurer les notions identifiées
» Formalisation dans un langage tel que OWL

y Evaluation en termes de clarté, cohérence, extensibilité, biais minimal en
terme de codage, consensus maximal

) . i



Regles fondamentales

—Plusieurs facons correctes de modéliser un domaine ; la
meilleure solution dépend presque toujours de I'application /
des évolutions

- Développement d’'une ontologie = nécessairement un
processus itératif

->Concepts dans une ontologie doivent étre tres proches des
objets (physiques ou logiques) et des relations du domaine
d’intérét

Souvent, noms = objets et verbes = relations décrivant le
domaine




Les moyens

—->Méthodologies : Methontology (Fernandez-Lopez 1998), Ontology
Development 101 (Noy 2001), ARCHONTE (Bachimont 2002)... XOD
(He 2018)

=0utils pour semi-automatiser la construction : Text-To-Onto
(Maedche 2001), Protégé (Gennari 2003), Terminae (Aussenac-Gilles
2008)... ODK (Matentzoglu 2022)

y Différents supports

e Thésaurus / dictionnaires
e Schémas de BD
e Textes

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



https://bioportal.bioontology.org/
https://www.ebi.ac.uk/ols4

Ontology Development 101

7 étapes de construction

1. Définir le domaine et la portée de l'ontologie
» Quel est le domaine que va couvrir 'ontologie ?
» Dans quel but sera utilisée 'ontologie ?

y A quels types de questions l'ontologie devra-t-elle fournir des
réponses ?

» Qui va utiliser et maintenir 'ontologie ?

=> Ne pas chercher a représenter toute I'information possible d’un
domaine...

2. Considérer la possibilité de réutiliser des ontologies
existantes

3. Enumérer les termes importants de l'ontologie




Ontology Development 101

4. Définir les classes et la hiérarchie de classes

» Approche bottom-up
» Approche top-down

»y Combinaison des deux
approches : middle-out

F. l\/lougin/ESIA -16/05/2023
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Ontology Development 101

4. Définir les classes et |la hiérarchie de classes
y Approche bottom-up
y Approche top-down

y Combinaison des deux
approches : middle-out

5. Définir les roles : spécifier le plus possible
y Des relations inverses
y Des valeurs par défaut
6. Etablir les restrictions sur les réles
y Domaines et co-domaines
» Restrictions de cardinalité
y Restrictions de valeurs (types)

/. Créer les instances

F. l\/Iougin/ESIA -16/05/2023



Methontology

7 étapes de construction

1.Produire un document de spécification de la future ontologie
y Lobjet de l'ontologie
y Ses utilisateurs
y Ses utilisations
y Le degré de formalisation a employer
)

2.ldentifier les termes de l'ontologie et leur définition : techniques
d’acquisition de connaissances

y  Réunions de brainstorming
y Interviews d’experts
y Analyses de textes

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

/



Methontology

4.ldentifier les ontologies existantes qui pourraient étre 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 problemes de cohérence, d'incomplétude et de répétition
et valider

y L'ontologie

y Son environnement logiciel

» Sa documentation

7.Produire une documentation complete garantissant la
compréhension globale de l'ontologie et sa réutilisation
(a faire a la fin de chague phase)




101 vs. Methontology

->Ontology development 101
y Détaille seulement ce qu’il faut pour développer une
ontologie

y Définit des principes précis sur les choix de représentation
des classes, instances, roles et de leur structuration

->Methontology
y Couvre plusieurs étapes du cycle de vie d’'une ontologie

e Impose la représentation dans un langage formel

 Integre I'analyse des ontologies
— Rigueur logique
— Diagnostic d’erreurs de conception
— Cohérence apres évolution

=> Complémentarité




Automatisation du processus de conception

->Les textes = sources d’information

» Vocabulaire partagé par les membres d'une communauté de
praticiens : présent dans leurs textes

y Connaissances de certains domaines (médecine, droit, etc.)
accessibles uniguement par leur expression linguistique

—Constitution d’un corpus : tache complexe

) Ideptification des documents les plus pertinents pour I'application

visée

y Compromis entre représentativité et taille

-> Evaluation de sa pertinence nécessaire
—Existence de nombreuses méthodes permettant de traiter
les textes

y Traitement automatique des langues

y Patrons syntaxiques

) - i

)



Probleme de I'automatisation

=>Problemes liés a la mise en ceuvre automatique

y Qualité du langage
« Fautes d’orthographe, de grammaire, de syntaxe
« Abréviations, mots techniques

y Besoin de dictionnaires, de lexiques
—>Construction au mieux semi-automatique

y Fonctionnement au moins en bindme (IC & expert)

y Conflits entre points de vue différents a arbitrer

» Etude du corpus = médiation d’un analyste et de 'expert pour
fixer le sens effectif

) - i



Création de la petite ontologie de |'exercice

->maladie infectieuse : maladie due a au moins un agent infectieux
->pneumonie : maladie infectieuse localisée exclusivement dans le poumon
->maladie virale/bactérienne : maladie due a un virus/une bactérie

->M1 : maladie localisée dans le poumon et due a Escherichia Coli

->M2 : maladie localisée dans le poumon et due a un coronavirus humain

—>M3 : maladie localisée dans maximum trois organes (poumon, foie et/ou estomac), due a au moins
un virus et due uniquement a des virus

->M4 : maladie localisée dans le poumon et le foie
Poumon C Organe C T, Estomac C Organe, Foie C Organe et Maladie C T
EColi C Bacterie C AgentInf C T et CoronavirusHumain C Virus C AgentInf
Maladie n Organe n Agentinf C L
a_pr_locC Te etdu_a L Trgle
Maladielnf = Maladie m 3 du_a.AgentInf
Pneumonie = Maladielnf n va_pr_loc.Poumon
MaladieVirale = Maladie n 3 du_a.Virus et MaladieBacterienne = Maladie m 3 du_a.Bacterie
M1 C Maladie n va_pr_loc.Poumon n > 1 du_a.EColi
M2 C Maladie m Va_pr_loc.Poumon n > 1 du_a.CoronavirusHumain
M3 C Maladie n < 3a_pr_loc.(Poumon u Estomac u Foie) 1 3 du_a n Vv du_a.Virus
M4 C Maladie m 3 a_pr_loc.Poumon n 3 a_pr_loc.Foie H
45
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® ' ©® onto_exemple_ESIA (http://www.semanticweb.org/fm/ontologies/2023/4/onto_exemple_ESIA) :...

\ < \ >

- ® onto_exemple_ESIA ~ Search...

) Maladie ) MaladieBacterienne

Class hlerarchy MaladieBacterienne [ [0 = ® X |Anmbatnom

Yo @ | Xt

v @ owl:Thing
v ) Agentinfectieux
v () Bacterie

" EscherichiaColi

v { Virus

" CoronavirusHumain Description: MaladieBacterienne EIIHEMEX

v @ Maladie
' Maladiel
' Maladie2

¢ Maladie
e and (duA some Bacterie) 0000

v © Maladielnfectieuse

) Pneumonie
£ MaladieVirale
v ) Organe
¢ Poumon

Git: master

~ Asserted ' Annotations: MaladieBacterienne EIEEX
Annotations o

Equivalent To

SubClass Of o

General class axioms o

SubClass Of (Anonymous Ancestor)

To use the reasoner click Reasoner > Start reasoner Show Inferences

F. Mougin/ESIA -16/05/2023
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® ' ® onto_exemple_ESIA (http://www.semanticweb.org/fm/ontologies/2023/4/onto_exemple_ESIA) :...

< > ® onto_exemple_ESIA Search...

) duA
->m Object properties x | Data pmperties x  Individuals by class x DL Query x
>p Active ontology Entities x Classes X

N Object property hierar¢ Z I EE X IAmotatlons
Sl T= | S || 38 Asserted . Annotations: duA FIEEE

=M ¥ ™Eowl:topObjectProperty Annotations

B aPourlocalisation .
—->M S dua au moins
unwv
->M

Chara EIME=EmE g Description: duA (2] (0 = (] (%]

| Functional Equivalent To
| Inverse functic
SubProperty Of
| Transitive
. . Inverse Of
Symmetric
| Asymmetric Domains (intersection) ‘erie
B ¢ Maladie
Reflexive
| Irreflexive Ranges (intersection)
(" Agentinfectieux
Git: master To use the reasoner click Reasoner > Start reasoner Show Inferences =
| -

F. Mougin /ESIA - 16/05/2023



® ' ® onto_exemple_ESIA (http://www.semanticweb.org/fm/ontologies/2023/4/onto_exemple_ESIA) :...

< > ® onto_exemple_ESIA

) Maladie ) Maladielnfectieuse ) MaladieBacterienne

gl Class hierarchy: MaladieBacterienne ZI S m & QN 0 U
(Y8, = Inferred &)
= v ) owlThing Annotations
» ( Agentinfectieux
v ( Maladie
- v ' Maladielnfectieuse ac), due 3 au moins
v
L ¢ Maladiel
- v ) MaladieVirale
¢ Maladie2
v € Pneumonie
¢ Maladiel
 Maladie2 Equivalent To
¢ Maladie

Class hierarchy: MaladieBacterienne I Em X and (duA some Bacterie)
% |5 || Asserted B

v® owl:Thing SubClass Of
» @ Agentinfectieux ) Maladielnfectieuse
v O Maladie
: :::::::; General class axioms S, du_a.Bacterie
[=lMaladieBacterienne
v ) Maladielnfectieuse SubClass Of (Anonymous Ancestor)
©) Pneumonie © Maladie
& Maladievirale and (duA some Agentinfectieux) ,
» @ Organe /irus

Git: master Reasoner active Show Inferences |
- F. VIOUGIT /EOIA = 16/US7ZUZS 4 48



® ' ©® onto_exemple_ESIA (http://www.semanticweb.org/fm/ontologies/2023/4/onto_exemple_ESIA) :...

< > ® onto_exemple_ESIA Search...
) Maladie ) MaladieBacterienne
'Object properties x Data properties x | Individuals by class x DL Query
Active mtdog x  Entities x | Classes
T2 15, I Asserted B Query (class expression)
@ owl:Thing Maladie and duA some Agentinfectieux
: : :ngaelar‘ ;Ii:fectieux Execute Add to ontology
) Maladiel
g Query results
» ) Maladielnfectieuse Equivalent classes (1 of 1) Query for

» @ Organe

Git: master

) MaladieVirale

£ Maladielnfectie

Subclasses (5 of 6)
¢ Maladiel
{ Maladie2

) MaladieBacterienne

) MaladieVirale
£ Pneumonie

| Direct superclasses

| Superclasses

Equivalent classes

| Direct subclasses

Subclasses

| Instances

Reasoner active

Show Inferancas

10iNns




Quelques ontologies de référence
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SNOMED-CT

->Systematized Nomenclature of Medicine-Clinical Terms (IHTSDO)
créée pour couvrir '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 a 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 francais)

=>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

) . i


https://www.snomed.org/snomed-ct/

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)

SNOMED CT

Concepts

Clinical Finding Physical Force

Events

Special Concept

Procedure Environment and geographical Location

Social Context

Body Structure

Organism Staging and Scales

Substance Linkage Concept

Pharmaceutical/Biologic Product Qualifier Value

Observable Entity Situation with explicit context

Record Artifact

Specimen

Physical Object

-



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
»y  Nom complet précis (fully specified name ou FSN) + terme préféré
» Synonymes
» Parfois une définition en langage naturel
y Attributs optionnels

Ex : latéralité pour I'anatomie et sévérité des maladies
->Relations
» Hiérarchiques:is_a

» Transversales (unissant des concepts de chapitres différents)
Ex : CLINICAL FINDING finding_site BODY STRUCTURE




SNOMED-CT : exemple

Parents
Acute viral hepatitis (disorder)
Viral hepatitis type C (disorder)

>
>

e Acute hepatltls c (dlsorder) * Clinical course — Sudden onset AND/OR short
SCTID: 235866006 duration

235866006 | Acute hepatitis C (disorder) |

Associated morphology — Acute inflammation
en Acute hepatitis C (disorder) Causative agent — Hepatitis C virus

en Acute hepatitis C Pathological process — Infectious process
Finding site — Liver structure

235866006
Acute hepatitis C (disorder)

| » 57412004
Acute viral hepatitis (disorder)
D 50711007
Viral hepatitis type C (disorder)
N ‘l> 263502005 424124008
Clinical course (attribute) Sudden onset AND/OR short duration (qualifier value)
I .’ 116676008 4532008
Associated morphology (attribute) Acute inflammation (morphologic abnormality)
L 5 246075003 62944002
Causative agent (attribute) Hepatitis C virus (organism)
L > 370135005 441862004
Pathological process (attribute) Infectious process (qualifier value)

_»CG%QSOO? ) 10200004
Finding site (attribute) ) > Liver structure (body structure)
F. l\/Iougin/ESI/—\ - 1b/UD/2UL3 54




CIM-11

—>Classification statistique internationale des maladies et des problemes de
santé connexes (OMS)

—Version stabilisée publiée le 18 juin 2018, présentée pour approbation a

I’Assemblée mondiale de la santé en mai 2019 pour une entrée en vigueur le
ler janvier 2022...

—>Décrit les traumatismes, les maladies et les causes de déces
»y  Nouveaux chapitres : maladies du sommeil, médecine traditionnelle...
y Chapitres dédiés : maladies du systeme immunitaire
y Réorganisations entre chapitres

->Composants

y Foundation : large base de connaissances sémantique
o https://icd.who.int/devl1/f/en
y  Multiples classifications (linearizations) dérivées de cette « Foundation »
« MMS : ICD-11 for Mortality and Morbidity Statistics (ICD-11 MMS)
— https://icd.who.int/browsel11/l-m/fr en francais
—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

) . 14



https://icd.who.int/dev11/f/en
https://icd.who.int/browse11/l-m/fr

Structure de la CIM-11 MMS

->55 000 concepts organisés suivant 26 chapitres (+2)
» Codes d’extension => post-coordination
->Concepts
» Code unique
y Terme préféré
Synonymes
y Parfois une définition en langage naturel
y Termes inclus / exclus
->Relations
» Hiérarchiques :is a
y Transversales

Ex : a pour manifestation, a une sévérité

A
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Structure de la CIM-11 MMS

¥ CIM-11 pour les statistiques de mortalité et de morbidité
» 01 Certaines maladies infectieuses ou parasitaires

02 Tumeurs

03 Maladies du sang ou des organes hématopoiétiques
04 Maladies du systéme immunitaire

05 Maladies endocriniennes, nutritionnelles ou métaboliques

06 Troubles mentaux, comportementaux ou neurodéveloppementaux
07 Troubles du cycle veille-sommeil

08 Maladies du systéme nerveux

09 Maladies de I'appareil visuel

10 Maladies de I'oreille ou de I'apophyse mastoide
11 Maladies de |'appareil circulatoire

13 Maladies de I'appareil digestif
14 Maladies de la peau

15 Maladies du systéme musculosquelettique ou dy/'tissu conjonctif
16 Maladies de I'appareil génito-urinaire

17 Affections liées a la santé sexuelle

18 Grossesse, accouchement ou puerpéralité
19 Certaines affections dont I'origine se sitye dans la période périnatale
20 Anomalies du développement
21 Symptomes, signes ou résultats d'eXamen clinique, non classés ailleurs

22 Lésions traumatiques, empoisonpements ou certaines autres conséquences d¢
causes externes

>
4
>
4
>
4
>
>
>
4
¥ 12 Maladies de I'appareil respiratoire
>
4
>
>
>
4
>
>
>
4

23 Causes externes de morbiditg¢ ou de mortalité

24 Facteurs influant sur |'état de santé ou motifs de recours aux services de santé
25 Codes d'utilisation parti
26 Chapitre supplémentaite Affections de Médecine traditionnelle - Module |
V Section supplémentajfe pour I'évaluation du fonctionnement

vy v v v v v

X Codes d'extension

F. l\/Iougin/ESIA -16/05/2023
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& B

X Codes d'extension

Echelle de gravité

Temporalité

Etiologie

Topologie

> Relation

¥ Distribution

¥ Latéralité
XK9J
XK8G
XK9K
XK70

> Régional

Bilatéral

Gauche

Droit

Unilatéral, sans précision

Anatomie et topographie

Histopathologie

Dimensions de la blessure

Causes externes

Conscience

Substances

Descripteurs de code de diagnostic

Capacité ou contexte

Dispositifs, équipements et fournitures de santé

Codes d'extension particulierement utiles pour les maladies de la peau

57




Structure de la CIM-11 MMS

->55 000 concepts organisés suivant 26 chapitres (+2)
» Codes d’extension => post-coordination
->Concepts
» Code unique
y Terme préféré
Synonymes
y Parfois une définition en langage naturel
y Termes inclus / exclus
->Relations
» Hiérarchiques :is a
y Transversales

Ex : a pour manifestation, a une sévérité

A

F. l\/Iougin/ESIA -16/05/2023



CIM-11 : exemple

CIM-11 pour les statistiques de mortalité et de morbidité (version : 01/2023)

RGOS tumeur maligne poumon 2 [Recherche avancée ]

des tissus lymphoide, hematopoletique, du systeme A
nerveux central ou de tissus apparentés & B

Description

D Tumeurs mésenchymateuses malignes Tumeur maligne primitive ou métastasique impliquant le poumon.

¥ Tumeurs malignes de la lévre, de la cavité buccale
ou du pharynx
Tumeurs malignes des organes digestifs

¥ Tumeurs malignes de |'oreille moyenne, des
organes respiratoires ou intrathoraciques Postcoordination @

Termes exclus

* Tumeurs mésenchymateuses malignes (2850-2B57)

¥ 2C20 Tumeurs malignes des fosses nasales
¥ 2C21 Tumeurs malignes de l'oreille moyenne Ajouter des détails a T s malignes des bronches ou du p
¥ 2C22 Tumeurs malignes des sinus de la face
» 223 Tumeurs malignes du larynx Latéralité (Utiliser, au besoin, un code supplémentaire.)
¥ 2C24 Tumeurs malignes de la trachée XK9J Bilatéral
¥ 2C25 Tumeurs malignes des bronches ou du XK70 Unilatéral, sans précision
poumon

; . Anatomie spécifique (Utiliser, au besoin, un code supplémentaire.)
2(25.0 Adénocarcinome des bronches ou

du poumon
2C25.1 Carcinome a petites cellules des . g ~
bronches ou du poumon o v Anatomie spécifique
» XA57M6 Poumon
2C25.2 Carcinome épidermoide des Histopa XAG1ME Bronche
bronches ou du poumon Recherc YAS437 Bronchioles
2C25.3 Carcinome & grandes cellules des
bronches ou du poumon KASTT2 Alvéoles N
2C25.4 Tumeur carcinoide ou autres o
tumeurs neuroendocrines malignes des A pour manifestation (Utiliser, au besoin, un code supplémentaire.)
bronches ou du poumon MG30.10 Douleur cancéreuse chronique
2C25.5 Tumeur épithéliale maligne, sans
précision, des bronches ou du poumon A une sévérité (Utiliser, au besoin, un code supplémentaire.)
2C25.Y Autres tumeurs malignes précisées XS1G Stade |
des bronches ou du poumon XS4P Stade Il
2C25.Z Tumeurs malignes des bronches ou XS6H Stade IlI
du poumon, sans précision XSOR Stade IV
P 2C26 Tumeurs malignes de la plévre
¥ 2C27 Tumeurs malignes du thymus _Has alternative severity2_ (Utiliser, au besoin, un code supplémentaire.)
b 2C28 Tumeurs malignes du cceur, médiastin XS0J Rémission /Guérison
ou de la plévre hors mésothéliome XS05 B Maladie locale
b 2C29 Tumeurs malignes de localisations autres XSOE Locale limitée
ou imprécises du systéme respiratoire ou XS67 Locale étendue
d'organes intrathoraciques XS9S C Maladie régionale
2C2Y Autres tumeurs malignes de l'oreille . XS4Z D maladie métastatique .

movenne. des oroanes resniratoires ou
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HPO

->Human Phenotype Ontology (Monarch initiative)
->0ntologie 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. Kéhler, 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/

Structure de HPO

—+ de 15 000 termes organisés sous la forme d’un graphe orienté
acycligue (DAG) en 6 hiérarchies
» Hiérarchie principale : Phenotypic abnormality = description des
anomalies cliniques
» Autres hiérarchies : modeles d’hérédité, I'apparition/I’évolution
clinique et les modificateurs d’'anomalies

F. l\/Iougin/ESIA -16/05/2023



Structure de HPO

’ Phenotypic abnormality

9+ de 15 OOO termes Orga — Abnormality of the musculoskeletal system N graphe Orlenté

— Abnormality of limbs

a CyCI i q u e ( DAG ) e n 6 h I é ra — Abnormality of the nervous system
) H|éra rCh|e prInCIpaIe . — Abnormality of metabolism/homeostasis - descrlptlon des

— Abnormality of the genitourinary system

anomalles Cllnlques — Abnormality of head or neck
» Autres hiérarchies : m¢ [ Aoremeitvelthecrdoasaizrssten—jtign /I’évolution

— Abnormality of the immune system

clinique et les modifici [ anomaityof the eye

— Abnormality of the integument

Hierarc h\[ — Abnormality of blood and blood-forming tissues
— Abnormality of the digestive system

— Neoplasm

All — Abnormality of the respiratory system

— Abnormality of the endocrine system

— Phenotypic abnormality

— Abnormal cellular phenotype
— Clinical modifier — Abnormality of the ear

— Past medical hiStOI’\/ — Abnormality of prenatal development or birth

— Constitutional symptom

— Mode of inheritance L Growth abnormality

— Blood group — Abnormality of the breast
— Abnormality of the voice

— Frequency

— Abnormality of the thoracic cavity
r. muugm/ cSIA - 16/us; zuzo




Structure de HPO

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

y Hiérarchie principale : Phenotypic abnormality = description des
anomalies cliniques

y Autres hiérarchies : modeéles d’hérédité, 'apparition/I’évolution
clinique et les modificateurs d’'anomalies

->Termes

y Code unique

y Terme préféré
Synonymes

y Maladies et genes associés
->Relations

y Hiérarchiques:is_a

N
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HPO : exemple

About Data + Resources v Community lung cancer

Hierarchy @ Neoplasm of the lung Heorooszs

Abnormal lung morphology

Neoplasm of the respiratory system Tumor of the lung
Neoplasm of the lung
- Neoplasm of the Synonyms: Lung cancer, Lung tumor, Lung tumour

tracheobronchial system Cross References: MSH:D008175, NCIT:C3262, SNOMEDCT _US: 126713003, UMLS:C0024121

I~ Non-small cell lung w
Export Associations
carcinoma

[~ Pulmonary lymphoma

- Small cell lung carcinoma Disease Associations Gene Associations

I~ Pulmonary
lymphangiomyomatosis Gene Symbol Associated Diseases
— Lung fibroma
(ORPHA:79501) - Punctate palmoplantar keratoderma type 1
= Pulmonary paraglioma AAGAB [79719] (OMIM:148600) - Palmoplantar keratoderma, punctate type IA
[~ Pulmonary chondroma (ORPHA:2495) - Meningioma
- Pulmonary cylindroma (OMIM:114500) - Colorectal cancer

(OMIM:114480) - Breast cancer

(OMIM:615109) - Cowden syndrome 6

(ORPHA:201) - Cowden syndrome

(OMIM:167000) - Ovarian cancer

(ORPHA:744) - Proteus syndrome

(OMIM:176920) - Proteus syndrome, somatic

(ORPHA:821) - Sotos syndrome

APC2[10297] (OMIM:618677) - Cortical dysplasia, complex, with other brain malformations 10
(OMIM:617169) - Intellectual developmental disorder, autosomal recessive 74
(ORPHA:618) - Familial melanoma

AKT1[207]

Displaying 20 out of 68. View all
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Les ontologies : pour quoi faire ?
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Intéréts des ontologies en santeé : représentation

Néoplasme malin

Quadrantectomie
du quadrant

L Néoplasie
supéro-interne _
. maligne
du sein )
du sein

Cancer du sein
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Intéréts des ontologies en santeé : représentation

Tumeur maligne
du sein

\
\
\
\
\
\
\

Tumeur maligne
du quadrant supéro-
interne du sein

1
I
I
I
I
I
I
I
I
I \
I
I
I
; . I
Néoplasme malin Quadrantectomie I
I
I
l

du quadrant \ ,
L Néoplasie
supéro-interne i
. maligne
du sein 5
Cancer du sein u sein
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Intéréts des ontologies en santé : intégration

Tumeur maligne
du sein

\
\
\
\
\
\
\

Tumeur maligne
du quadrant supéro-

interne du sein

1

I
I
I
I
I
I
I
I
I
I
I
I

Néoplasme malin
du quadrant
supéro-interne
du sein I
Cancer du sein

Anatomopathologie PMSI | Registre des cancers
~—— N /H
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Intéréts des ontologies en santé : intégration

O, Patients qui ont eu un cancer du sein

Tumeur maligne
du sein
v

\

\
\
\
\
\
\

Tumeur maligne
du quadrant supéro-
interne du sein

”

1

I
I
I
I
I
I
I
I
I
I
I
I

Néoplasme malin

< Quadrantectomie 7\ i
du quadrant ‘1/ ~ :
. f Neoplasie
supéro-interne :
: I maligne
du sein I g i
Cancer du sein U sein

Anatomopathologie PMSI | Registre des cancers
— )
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Intéréts des ontologies en santeé : raisonnement

O, Patients qui ont eu un cancer du sein

Tumeur maligne
du sein
\4

\

\
\
\
\
\
\

Tumeur maligne
du quadrant supéro-

: ... b :
Interne U S€In Quadrantectomie

a_pour _traitement

”

1

I
I
I
I
I
I
I
I
I
I
I
I

; ’ . 1
Néoplasme malin

< Quadrantectomie 7\ i
du quadrant 4:/ ~ :
. f Neoplasie
supéro-interne :
: I maligne
du sein I g i
Cancer du sein U sein

Anatomopathologie PMSI | Registre des cancers
— )
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Intéréts des ontologies en santé : médiation

O, Patients qui ont eu un cancer du sein

Tumeur maligne
du sein
4

\

\
\
\

Tumeur maligne
du quadrant supéro-

: : b :
interne du sein Quadrantectomie

, i . 1
Néoplasme malin  —

Quadrantectomie 7\ o
du quadrant “1/ ~ .
. f Néoplasie
supéro-interne ;
: I maligne
du sein I g ;
Cancer du sein u Sein

Anatomopathologie PMSI | Registre des cancers

CCAM et CIM-10 CIM-03 H
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Intéréts des ontologies en santé : médiation

O, Patients qui ont eu un cancer du sein

v

ul
we
.
.
.s
ws
.s
.
.s
.s
.
s
.s
""""
.s
we
.s
.s
ws
.
.
s
us
.
.
al

Pathologie tumorale + 8000/3 Néoplasie maligne
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Les ontologies en santé : usages

->Représentation de connaissances
y  Nombreuses ontologies crées suite au Covid (SARSMutOnto, CIDO, CIRO...)
->Gestion de connaissances

y Indexation/annotation
« Codage de l'information médicale
e Annotation - normalisation

y Acces a l'information (expansion de requétes)

» Mapping entre RTOs
->Intégration de données

» Echange standardisé de données et interopérabilité (LOINC)

y Intégration de données/connaissances (systemes de médiation)
->Aide a la décision et raisonnement

» Sélection de données, phénotypage (cohortes, EDS)

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

y Découverte de connaissances

/ [Bodenreider 08, Hoehndorf 15] ,; H



Indexation sémantique

= Indexation sémantique

> Non plus uniguement a partir de considérations
statistiques

Hépatomeégalie

» A partir des objets du monde référencés
-> Processus
» Détection des entités sémantiques dans les documents @

— Identification des termes référencant ces entités

— Eventuelle désambiguisation des termes
y Evaluation du sens des documents
N . . , . e . ALAT =450
— A partir des liens sémantiques définis

dans l'ontologie entre les entités Caractéristiques 4
d’'une hépatomégalie

=> Indexation du document avec le concept ‘Hépatomeégalie' alors
gu’aucun terme le désignant explicitement n’apparait

/ [Haav 2001] H



Codage de l'information : CIM-11

Outil de COdage en CI M _11 Statistiques de mortalité et de morbidité (SMM)

2022-02

oesophagite infec %

Deviner le mot saisi... Sélectionné : DA24.0Z Filtre
Liste de mots Entités de destination . _
trier ~ trier: | Score de correspondance V |
| Relation / répétition v |
. ’ : o X
infectieuse DA24.0Z (Esophagite infectieuse, sans précision

Termes correspondants Postcoordination
(Esophagite infectieuse * +
(Esophagite infectieuse, sans précision *

Postcoordination obligatoire

Catégories connexes dans le chapitre maternel 2
Maladies de I'appareil digestif compliquant la grossesse, I'accouchement ou la puerpéralité /
(Esophagite infectieuse, sans précision (JB64.6/DA24.07)

Catégories connexes dans le chapitre périnatal (X
(Esophagite du nouveau-né (KB81)

Voir Iz hiérarchie

DA24.0Y Autre cesophagite infectieuse, précisée +) (3 (XK) [Détails]

/ [Harrison 21] 75 H




Codage de l'information : CIM-11

Liiuurdunylesuplidyse

v DA24 (Esophagite

v

[>

>

DA24.0 (Esophagite

infectieuse
DA24.00
Phlegmon
cesophagien
DA24.0Y Autre
cesophagite
infectieuse,
précisée
DA24.0Z
(Esophagite
infectieuse, sans
précision

DA24.1 (Esophagite a

éosinophiles

DA24.2 (Esophagite

due a des causes

externes

KB81 (Esophagite du

nouveau-né

DA24.Y Autre

cesophagite, précisée

DA24.Z (Esophagite,

DA24.0Z (Esophagite infectieuse, sans précision

Code: DA24.0Z v Sélectionner

Terme sélectionné

(Esophagite infectieuse Fondement (IRU): http//idwho.int/icd/entity/1917562684
Exclusions des niveaux supérieurs Affichertout [10] v

Catégories connexes dans le chapitre maternel

Maladies de 'appareil digestif compliquant la grossesse, |'accouchement ou
la puerpéralité / (Esophagite infectieuse, sans précision (JB64.6/DA24.07)

Catégories connexes dans le chapitre périnatal

(Esophagite du nouveau-né (KB21)

Postcoordination

A une affection causale (coder aussi)

rechercher dans |'axe: A une ¢

& Gastroentérite ou colite d'origine infectieuse
& Infections transmissibles principalement par voie sexuelle
& Maladies mycobactériennes

[> Favkainac maladiance A ctanhulAacramiine A A ctrantarAnmnae
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Annotation : médecine de précision

—=>Phénotypage avec HPO : comparaison des profils phénotypiques

des maladies et des patients pour diagnostiquer une éventuelle

maladie rare

» Termes issus de:
« Textes dans DPIs
+ Genes
« Examens biologiques
(LOINC2HPO)

Wiedemann-Steiner
Syndrome Profile

DIGITS
Short toe
HP:0001831

Short middle phalanx of finger
HP:0005819

DEVELOPMENT

Developmental delay in speech
and language

HP:0000750

Intellectual disability
HP:0001249

SKELETAL

Microcephaly
HP:0000252

Short stature
HP:0004322

FACIAL
Thin upper lip
HP:0000219

Hypertelorism
HP:0000316

Blepharophimosis
HP:0000581

Epicanthus
HP:0000286

Patient 1 Profile
(3-year-old girl)

(S

o

© Cone-shaped epiphysis of
the phalanges of the hand
HP:0010230

@ Developmental delay in speech
and language

HP:0000750

© Global developmental delay
HP:0001263

® Microcephaly
HP:0000252

© Proportionate short stature
HP:0003508

© Thick upper lip
HP:0000215

® Hypertelorism
HP:0000316

o

o

Patient 2 Profile ‘
(14-year-old boy) \

© Long toe
HP:0010511

®

® Developmental delay in speech
and language

HP:0000750

© Global developmental delay
HP:0001263

© Macrocephaly
HP:0000256

®

® Blepharophimosis
HP:0000581

© Epicanthus inversus
HP:0000537

F. l\/Iougin/ESIA -16/05/2023
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Expansion de requétes

- Etendre les requétes a partir de nouveaux termes
y Exemple : syndrome de Down ? Ajout du synonyme « trisomie 21 »

=> Réduction du silence a partir de termes synonymes (ou reliés
sémantiguement)

- Modifier les termes de la requéte : désambiguisation des
termes contenus dans la requéte

» 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)
y Exemple : infarctus, cerveau ? Recherche sur 'AVC ischémique
= Prendre en compte |'historique
y Exemple : grain de beauté + requétes précédentes « peau »
« cancer » ? Recherche sur mélanome

=> De nombreuses stratégies... Exploitation de SNOMED CT pour
/ recherche sémantique [Allones 13]




Mapping entre RTOs

—=Surveillance des cancers : comparaison nécessaire entre 2 RTOs
(CIM-10 et CIM-03) pour identifier les cancers incidents

SNOMED CT

CIM-10
Conceptsyomenp cr

1 - ANCRAGE

Diagnostic >

finding_site

associated morpholo
CIM-03 ~morphotogy

> Conceptsyomen cr
>

Topographie

Morphologie

Conceptsyomep cr

Réutilisation de correspondances existantes
puis correction grace a la structure de la SNOMED CT

[Nikiema 17]
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Systeme de meédiation : TAMBIS

Médiateur

- Fonctionnement _—

N

™~

» Médiateur : role d’interface entre — e
I"utilisateur et les sources . / t {

_ Schéema, = Schéma,

« Dans TAMBIS, ontologie formelle ——
TAO définie en GRAIL (langage de DL)

et en OWL
y Données non stockées localement

» Reformulation des requétes 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 ou l'utilisateur doit
parcourir les concepts définis dans TAO et sélectionner
ceux qui sont d’intérét pour sa requéte
y L'ontologie = dictionnaire et classifieur des concepts
=> facilite le travail de l'utilisateur pour écrire sa requéte

/ [Stevens 00] 80 H



Systemes d’aide a la décision

->Rdbles des ontologies = source de connaissances
> Pour permettre la classification, le raisonnement et I'inférence
» Pour spécifier les regles

->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

* Mainlyused for chronic
conditionsand
))) medication prescription

i5) * Mainlyused by care
providers

* Production (38%) +

prototype (37%)
* Evaluation?

* Knowledge sources for
CDSS, classification,
reasoning, inference

] * Reasoner: Pellet, OWL,

)) Jess

*« SNOMED CT, ICD-10,
UMLS, LOINC, RxNorm

* Evaluation?
Validation?

* SWRL, OWL, :
XML, Jena,
MLM rules
* From clinical [
. 1 Decision rules
practice ((

guidelines

(44%) T
* Rule engines, \L l

not all specified

F l\/Iougin/ESIA -16/05/2023 [Jing 23]



Ontologies et méthodes de ML

—>Représentation des ontologies sous |la forme de graphes de
connaissances

y Meéthodes de plongement de graphe

=>Applications en santé
» Analyse prédictive
e Prédiction des effets secondaires liés a la polypharmacie
« Prédiction de l'obésité et les co-morbidités associées
y Médecine de précision
« Stratification de patients atteints de maladies rares
 ldentification de profils cliniques a partir des données des DPlIs
» Diagnostic différentiel

F. l\/Iougin/ESIA -16/05/2023 [Robinson 20]




= Bulletin AFIA d’avril 2021 sur les équipes de recherche en IA et
santé en France (liste non exhaustive)

s https://afia.asso.fr/112 avr21/

= Journée Santé & IA a la Plate-Forme Intelligence Artificielle (PFIA)
> 6 juillet a Strasbourg

s  https://pfia23.icube.unistra.fr/journees/info-medic/
index.html

Venez nombreuses et nombreux !!!

F. l\/lougin/ESIA -16/05/2023
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