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•Books

•Journals

•Encyclopedia, Vocabularies

•Several Ontologies and Databases

•Discussion with experts 

SF 1262241 neurogenesis

 
8 months (08/2005­03/2006)
36 pages of discussion
6615 words

CNS GO editing 

Neurobiology Content Meeting 
(organized by David Hill) with experts 
of CNS biology  500 terms
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Muscle Content Meeting

• Focused mainly on skeletal and smooth muscles

• Muscle experts
– from Padua University
– from Europe

• Improvement in BP and CC ontologies
– muscle regeneration
– muscle plasticity
– muscle development
– muscle contraction
– sarcomere and membrane­bounded organelles

• Cross­references between ontologies
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• Large­scale additions to the BP and CC ontologies
– 156 new terms added
– 57 existing terms redefined and/or renamed

• A valuable resource for annotation of gene products related to muscle biology and 
involved in neuromuscular disease

• The interpretation of high­throughput data in the area of muscle science and muscle 
disease

[Feltrin et al. submitted to BMC Medical Genomics]

Muscle Content Meeting
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172 genes associated with muscle biological process and muscle disease

• to annotate gene products to the new muscle terms

• to review the existing GO annotations for any gene of interest

• to provide information about any aspect of the biology of a gene from any 
species

• to facilitate community participation in the Gene Ontology project and 
speed up the annotation process

Muscle Biology Community Annotation Wiki
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To include the information about diseases 

and drugs would be extremely interesting !

GENES

DRUGS

DISEASES
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Diseases

Disease Ontology is an excellent starting point

…

But if we want to link diseases to genes we need 
to use also other sources such as OMIM and 
Genetic Association database (GAD)

…

And what we found is that each resource uses 
different synonyms for diseases, and sometimes 
also for genes.
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Disease Ontology

The Disease Ontology (DO) is a controlled medical 
vocabulary, modelled on GO, developed at the 
Bioinformatics Core Facility in collaboration with the 
NuGene Project at the Center for Genetic Medicine 
(Chicago, US). It was designed to facilitate the mapping of 
diseases and associated conditions to particular medical 
codes such as ICD9CM, SNOMED and others. Disease 
Ontology is implemented as a directed acyclic graph (DAG)
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OMIM

The Online Mendelian Inheritance in Man (OMIM) is a 
comprehensive, authoritative and regularly updated knowledgebase 
of human genes and genetic disorders compiled to support human 
genetics research and education and the practice of clinical genetics. 
OMIM data are organised in two dierent les: the `gene map' and the 
`morbid map' available from the FTP site. The OMIM Gene Map is 
a single le, in tabular format, listing genes that are described in 
OMIM. Not all OMIM entries are included in the Gene Map, but 
only those for which a cytogenetic location has been published in 
the cited references. Each entry is a list of elds such as gene 
location, gene symbol, MIM number, disorders and reference. The 
OMIM Morbid Map is an alphabetical list of diseases used in the 
database and their corresponding cytogenetic locations.
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Genetic Association Database

The Genetic Association Database (GAD) is a publicly 
available NIH based database of published gene­based genetic 
association studies which contains records of over 5,000 human 
genetic association studies. The database is gene centered and 
provides a standardized molecular nomenclature by including 
ocial HUGO gene symbol. Each record refers to a gene ora 
marker and is annotated with links to molecular databases 
(LocusLink, GeneCards) and references databases (PubMed, 
CDC) among others. The goal of this database is to allow the 
user to rapidly identify medically relevant polymorphism from 
the large volume of polymorphism and mutational data.
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PharmGKB

The Pharmacogenetics and Pharmacogenomics Knowledge Base 
(PharmGKB) is a public resource that contains genomic, 
phenotype and clinical information collected from ongoing 
research and from the literature. It is devoted to cataloguing 
information about pharmacogenes such as those genes involved in 
modulating the response to drugs. These genes are pharmacogenes 
because they are involved in the pharmacokinetics (PK) of a drug 
(how the drug is absorbed, distributed, metabolised and 
eliminated) or the pharmacodynamics (PD) of a drug (how the 
drug acts on its target and its mechanisms of action). The aim is to 
capture the relationships between drugs, diseases/phenotypes and 
genes including several other types of information such as 
literature annotations, primary data sets, PK and PD pathways, and 
expert­generated summaries of PK/PD relationships.
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Method
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Non­relevant words

Short words:
to, of, the, with, 
and, or, in

Some long words:
susceptibility, 
disease, system, 
chronic, syndrome, 
storage, disorder, 
acute, type, form 

Similar definitions are considered 
synonyms based on the validation of the 
following empirical rule:

   I >= int (K/2) must be true; K=T­N

I=Identities, T=total words in 
the DO definition, N= words not 
relevant)

Order of terms does not influence score
Some exceptions to the rule 
(e.g. for T=1 ­> I=K)

Criteria to pick up synonyms



Disease Ontologies Workshop – EMBL EBI 18­19 June 2008 Giorgio Valle, Università di Padova

Finding synonyms
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Drugs

The response to drugs con be defined as a Biological Process in GO, but 
it is not an ideal solution to the problem.
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Drugs

Which nomenclature should we use for drugs ?
(ChEBI + synonyms)

Then, we want to make two associations:

Drugs to genes (PharmGKB, DrugBank)

Drugs to diseases (PharmGKB, DrugBank)
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PharmGKB

The Pharmacogenetics and Pharmacogenomics Knowledge Base 
(PharmGKB) is a public resource that contains genomic, 
phenotype and clinical information collected from ongoing 
research and from the literature. It is devoted to cataloguing 
information about pharmacogenes such as those genes involved in 
modulating the response to drugs. These genes are pharmacogenes 
because they are involved in the pharmacokinetics (PK) of a drug 
(how the drug is absorbed, distributed, metabolised and 
eliminated) or the pharmacodynamics (PD) of a drug (how the 
drug acts on its target and its mechanisms of action). The aim is to 
capture the relationships between drugs, diseases/phenotypes and 
genes including several other types of information such as 
literature annotations, primary data sets, PK and PD pathways, and 
expert­generated summaries of PK/PD relationships.
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ChEBI ontology

Chemical entities of biological interest 

Is a standard terminology
it should finally be used in biological databases 
• data in ChEBI is manually curated

• 4 sub­ontologies: 

• Molecular Structure
• Biological Role
• Application
• Subatomic Particle
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DrugBank

The DrugBank is a unique bioinformatics and cheminformatics 
resource that combines detailed drug (i.e. chemical, pharmaco­   
        logical and pharmaceutical) data with comprehensive drug 
target (i.e. sequence, structure, and pathway) information. This 
includes physical property data, structure and image files, 
pharmacological and physiological data about thousands of drug 
products as well as extensive molecular biological information 
about their corresponding drug targets. Each DrugCard contains 
more than 80 data elds with half of the information being 
devoted to drug/ chemical data and the other half devoted to 
drug target or protein data.
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http://bioinformatics.cribi.unipd.it/disease


