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Abstract. The purpose of this article is to present an ongoing research that
aims to demonstrate the use of indirect alignment techniques, based on
ontological scrutiny guided by principles of governance, to add quality to the
integration of clinical terminologies. The methodology provides for the
adoption of quality principles from ISO / ABNT: 12300, the OBO Foundry
Initiative and the Basic Formal Ontology (BFO) for governance of the
processes of indirect alignment and integration of clinical terminologies. The
expected result includes a public, open and documented set of four ontologies
of integration between the SNOMED CT and the ICD within the field of
obstetrics.

Resumo.O objetivo deste artigo é o de apresentar uma pesquisa em
andamento cujo proposito é demonstrar que o uso de técnicas de alinhamento
indireto, baseadas no escrutinio ontologico, norteadas por principios de
governancga, prové qualidade a integracdo de terminologias clinicas. A
metodologia prevé adog¢do de principios de qualidade provenientes da Norma
ISO/ABNT:12300, da Iniciativa OBO Foundry e da Basic Formal Ontology
(BFO) para governanga dos processos de alinhamento indireto e integra¢do
de terminologias clinicas.O resultado esperado compreende um conjunto
publico, aberto e documentado de quatro ontologias computacionais de
integragdo entre o SNOMED CT e a CID no ambito da obstetricia.

1. Introducao

A érea da saude caracteriza um dominio complexo, no qual uma das principais
partes de um sistema de informacao (SI) médico, o Prontudrio Eletronico de Pacientes
(PEP), retne diversas especialidades em um tnico documento. Ao possibilitar
melhorias na gestdo do conhecimento sobre PEPs abre-se caminho para melhores
perspectivas quanto a maior comodidade, eficiéncia, economia e seguranca na prestacao
dos servigos de saude[Gutierrez, Moreno e Rebelo 2017].0s desafios a construcao de
PEPs resultam da heterogeneidade dos elementos humanos, técnicos, processuais e
regulatorios que devem ser articulados durante a prestacdo dos cuidados a satde. A
adog¢do de padrdes busca estabelecer principios comuns para que estes elementos
possam cooperar de forma eficiente e produtiva no contexto, favorecendo o alcance de
interoperabilidade em multiplos niveis. No entanto, a significativa proliferacdo e



sobreposi¢cdo de padrdes promove desafios ao seu entendimento, adocdo, integracdo e
evolucdo em fungdo dos propoésitos distintos que os caracterizam, agregando maior
carga de complexidade para a realizacdao das praticas mencionadas [ABNT 2016; Adel
et al. 2019; Haendel et al. 2018; Quintana e Safran 2017; Schulz et al. 2017; Schulz,
Stegwee e Chronaki 2019]. O objetivo deste artigo ¢ o de apresentar uma pesquisa em
andamento cujo proposito ¢ o demonstrar que o uso de técnicas de alinhamento indireto,
baseadas no escrutinio ontolodgico e norteadas por principios de governanga, prové
maior precisao a integracao de terminologias clinicas. O resultado esperado compreende
um conjunto publico, aberto e documentado de quatro ontologias computacionais de
integragao entre 0 SNOMED CT e a CID no ambito da obstetricia. As se¢des seguintes
irdo abordar uma contextualizacdo ao problema de pesquisa, os desafios ao uso de
padrdes terminologicos e os trabalhos correlatos. No capitulo dois serd apresentada a
pesquisa em andamento.

1.1 Contextualizacao

Diversas organizagdes concorrem para o provimento destes padrdes, destacando-se a
ISO, a CEN, IHTSDO, HL7, DICOM, OpenEHR ¢ a IHE. Consequentemente, diversos
padrdes concorrem para alcance dos mesmos fins, como: HL7, TISS, DICOM,
OpenEHR, LOINC, SNOMED CT, CID, IHE, MeSH, ICF, resultando em
sobreposigdes  semanticas e  sintdticas  recorrentes,que = comprometem  a
interoperabilidade pretendida. Os interesses desta pesquisa repousam sob as questdes
que inviabilizam a interoperabilidade semantica no contexto, sendo necessarios alguns
esclarecimentos preliminares: 1) Padroes terminologicos caracterizam-se como
instrumentos de organizacdo da informacgdo, recebendo no contexto médico,
denominagdes diversas, como: cabecalho de assunto, classificagdo, nomenclatura,
vocabulério, ontologias, terminologias biomédicas, entre outros [Teixeira e Almeida
2019]. Esta além dos propdsitos desta pesquisa discutir tais denominagdes, adotando-se
o termo genérico "terminologias clinicas" [Schulz et al. 2017], fazendo-se distingdo por
variantes quando necessario; i1) H4 décadas um grande volume de pesquisas vem sendo
realizado visando o desenvolvimento de solugdes seguras e em escala para a geragao
automatizada de mapeamentos entre as terminologias clinicas, tendo por base a
identificacao de correspondéncias entre as entidades envolvidas em suas estruturas por
meio de estratégias, ferramentas e frameworks computacionais, conforme exaustivas
revisdes sistematicas [Ochieng e Kyanda 2018; Otero-Cerdeira, Rodriguez-Martinez e
Gomez-Rodriguez 2015]. Esta além dos propdsitos desta pesquisa 0 provimento de
métodos computacionais concorrentes, buscando-se, por outro lado, oferecer uma
contribuicdo que permita maior elucidacdo e distincdo sobre os aspectos ontoldgicos e
epistemoldgicos que permeiam as classificagbes em terminologias clinicas, os desafios
que a epistemologia impde ao alcance de interoperabilidade semantica e a forma como
os fundamentos ontologicos podem ser empregados para mitigar suas imprecisoes
semanticas; iii) H& no contexto duas abordagens de integracdo de terminologias clinicas
baseadas em repositorios de ontologias integradas, visando minimizar sua proliferacdo e
sobreposicdo: a) a de mapeamento retrospectivo, utilizada pelo Sistema de Linguagem
Médica Unificado (UMLS), baseada na identificacdo de relacdes de sinonimia entre os
termos constituintes de seu acervo, gerando beneficios para a indexagdo e recuperagdo
de documentos, em contrapartida a uma demanda continua de manutengdo e evolugao
dos mapeamentos em func¢do da auséncia de uma arquitetura comum entre as fontes de
vocabulérios; b) a de padronizagdo prospectiva desenvolvida pelo Consoércio de



Ontologias Biomédicas Abertas (OBO Foundry) [Smith 2015; Smith et al. 2007],
apoiado pelo NCBO, através do BioPortal: que prevé a criagdo de um o6rgao para
ontologistas da ciéncia da vida, comprometidos com a colaboragdo e aderéncia a
principios compartilhados e em evolugdo para construcdo e distribui¢do de ontologias,
tais como: uso de sintaxe comum compartilhada, uso de identificador inico e controle
de versionamento, fornecimento obrigatérios de definigdes textuais para todos os
termos, relacdes padronizadas pela ontologia OBO Relation (RO), distribuicdo em
formato aberto, aderéncia ao principio da ortogonalidade sob o qual cada dominio deve
convergir para uma Unica ontologia recomendada para uso por todos os que desejam se
envolver na iniciativa OBO Foundry. A Gene Ontology (GO) ¢ um exemplo de projeto
desta iniciativa [Zhu et al. 2015]. Pesquisas interdisciplinares avancam sob este viés,
abrangendo temas como: repositorios, arcaboucos e estratégias para construcao,
interoperabilidade e evolugdo de ontologias biomédicas, PEPS, oportunidades e desafios
ao uso de ontologias em saude [Almeida e Farinelli 2017; Andrade, Almeida e Schulz
2012; Bodenreider 2018; Martinez-Costa e Schulz 2017; Rector 1999; Schulz 2018;
Schulz et al. 2017; Schulz e Jansen 2013; Smith 2015; Smith et al. 2007; Zhang e
Bodenreider 2005]. A visibilidade destas pesquisas para o estimulo a pesquisas
similares no Brasil ¢ baixa, tendo em vista a atengao voltada a adogao do SNOMED CT,
CID e o openEHR. A presente pesquisa serd norteada pela abordagem de padronizagio
prospectiva.

1.2 Aspectos epistemolégicos em terminologias clinicas e o papel das ontologias

A existéncia de sobreposicao epistémica em terminologias clinicas tém sido discutida na
literatura de ontologias biomédicas ha anos [Rector 1999; Bodenreider, Smith e Burgun
2004]. Refere-se a presenca de informacdes adicionais, de relevancia médica, mas que
ndo deveriam participar da representacdo das entidades reais [Teixeira e Almeida 2019],
como ¢é possivel observar, por exemplo, no SNOMED CT:
e "Morte natural com suspeita de causa provavel”, possibilita a comunicacdo de
uma imprecisao clinica sobre um diagnéstico de morte;
e "Doenca do coracgdo excluida”, reflete uma conviccdo momentanea do medico e
ndo a natureza ou a gravidade de um diagnostico;
e "Operagdo no coracgdo, re-agendada", comunica a intengdo de mudanca na situacao
de um processo que ainda ndo ocorreu.

A presenca destas informagdes nas estruturas das terminologias clinicas conduzem a
definicdo de classes que ndo atendem aos principios de classificagdo e resultam em
problemas na comparagdo dos termos visando alinhamentos, mapeamentos, integragdo e
sua evolucdo [Bodenreider, Smith e Burgun, 2004]. O uso de principios ontoldgicos,
como os da BFO, baseia-se na aplicacdo do sexteto ontologico de Aristoteles (universais
versus particulares, continuantes versus ocorrentes e dependentes versus
independentes), associado as regras de construcdo de taxonomias de qualidade
(compromisso ontologico, estrutura taxondmica que possibilite a classifica¢do de tipos e
subtipos de coisas, principio de disjuncao, exaustividade e precisdo na classificagdo dos
termos, uniformidade ao dominio, uso de linguagens de representacdo que garantam
expressividade e precisdo e na nao definicdo de meta-tipos), permitindo assim, a
eliminagdo dos aspectos epistemoldgicos. A importancia deste alcance repousa sobre o
fato de que as terminologias clinicas sdo criadas para padronizar a comunica¢do humana
dentro do contexto ao qual se referem, sendo até certo ponto justificavel a existéncias de



tais informacdes adicionais. No entanto, para o proposito de proverem
compartilhamento de sentido na comunicagdo entre computadores, visando acesso € uso
preciso dos dados armazenados em esquemas fisicos (banco de dados), faz-se necessaria
a identificagdo clara dos termos reais do dominio existentes em seu vocabulario, o que
pode ser alcancado a partir da ancoragem de seus termos aos termos de uma ontologia
formal, como um efeito anilogo ao da reducdo de fracdes matematicas a um
denominador comum para que as operagdes entre elas possam ser realizadas.Assim, nos
trés exemplos dados, conclui-se que: i) uma suspeita provavel de causa de morte, ndo ¢ uma
causa de morte; uma doenga do coracdao excluida, ndo compreende um diagnostico exato
aos sintomas observados em um paciente; uma operacao no coracao, re-agendada nao ¢ uma
operacdo, mas uma intencdo de operar. Os termos de dominio, portanto, sdo
exclusivamente: morte natural, doenca do coracdo e operagdo no coracdo. Uma vez
eliminados os elementos ambiguos, torna-se possivel a realizagdo de maior niimero de
comparagdes de termos entre terminologias clinicas, com economia de tempo e de recursos
de processamento, além da otimizagdo das sentencas de busca sobre dados armazenados de
pacientes. Tais aspectos sdo os que se pretende demonstrar por meio desta pesquisa.

1.3 Trabalhos correlatos

Em Schulz, Suntisrivaraporn e Baader (2007) encontra-se uma lista de problemas
existentes no SNOMED CT, relacionados a sua estrutura, definicdo e fronteira de
conceitos, relacbes, meta-classes, entre outros, e orientacdes para correcdes a partir do
escrutinio ontoldgico. Em Zhang e Bondenreider (2005), encontra-se a descri¢do pratica
de um experimento que comprova a eficiéncia para aumento de qualidade em
mapeamentos entre um tesauro de cancer (NCI Thesaurus) e o dicionario anatdbmico de
rato adulto (MA) a partir da ancoragem de seus termos na Ontologia Fundacional de
Anatomia (FMA). O método demonstrou eficiéncia pelo nimero de combinagdes
terminoldgicas encontradas e economia no custo efetivo em funcdo do menor nimero de
mapeamentos diretos necessarios para cobrir um conjunto minimo de ontologias a
serem mapeadas. Em Rodrigues et al (2015) encontra-se um projeto de alinhamento
entre SNOMED CT e CID-11 através da articulagdo de duas abordagens, sendo uma
delas baseada na definicdo de axiomas que permitam a proposicdo de sentencas
universalmente verdadeiras, em linguagem OWL. Busca-se elencar, de ambas as
terminologias, nucleos terminoldgicos comuns e relacionaveis, visando sua
harmonizacéo para efeito de mapeamento e evolucdo. Em Bodenreider (2018) encontra-
se um estudo de avaliacdo de qualidade e interoperabilidade de terminologias
biomédicas com indicativos de que o uso de técnicas hibridas de métodos Iéxicos e
estruturais sao inovativos e efetivos em deteccdo de erros no SNOMED CT, além de
sugestivos para acdes de correcdo. Em Schulz et al (2019) encontra-se um estudo sobre
aspectos de governanca relevantes para a definigdo e uso de terminologias clinicas.

2. Pesquisa em andamento

Tendo em vista as informagdes apresentadas, definiu-se a seguinte questdo de pesquisa:
De que forma e sob quais aspectos pode-se colaborar para mitigar a interoperabilidade
de dados em dominios amplos, a partir do uso de ontologias? O objetivo geral € o de
demonstrar que o uso de estratégias combinadas, baseadas no escrutinio ontoldgico e
norteadas por padrdes de governanga, prové alinhamentos e integracdes de qualidade
entre terminologias clinicas. Os objetivos especificos sdo:i) compreender a natureza



estrutural das terminologias clinicas e as formas de representagao do conhecimento por
elas utilizadas; ii) identificar amostras terminoldgicas relacionada a area obstétrica em
ambas as terminologias clinicas que possibilitem a realizacdo do experimento; iv)
identificar principios de governanca que possam nortear todo o processo ¢ agregar
qualidade a sua execugdo; ii1) identificar metodologias e abordagens para interoperar
terminologias clinicas a partir de ontologias realistas; iv) analisar tais metodologias e
abordagens para determinar a mais adequada a interoperabilidade esperada; v)
interoperar as terminologias clinicas; vi) demonstrar os niveis de qualidade obtidos apos
a interoperabilidade entre as mesmas.

2.3 Metodologia e forma de analise dos resultados

A pesquisa fundamenta-se na abordagem realista, a qual norteia a construg¢do das
ontologias formais no framework da BFO e da OBO Foundry.A pesquisa ¢ de natureza
aplicada, a forma de abordagem ao problema ¢ qualitativa;em relagdo aos objetivos a
pesquisa ¢ explicativa e experimental. A metodologia prevé a adogdo de principios de
qualidade em trés niveis: i) Governanga de processos de alinhamento e integragdo:
baseada nos principios de mapeamento entre sistemas terminoldgicos vigentes na
Norma ABNT ISO/TR:12300; ii) Construcdo e distribuicdo de ontologias realistas:
adogdo dos principios da OBO Foundry e da BFO para constru¢do de ontologias;iii)
Método de integracdo: ado¢do do método de alinhamento indireto proposto por Zhang e
Bodenreider (2007). A governanca de processos de alinhamento e integragao prevé a
realizacdo de diversas praticas, organizadas em um plano de governanga,
compreendendo:Fase 1: Abordagem ao contexto médico, avaliacdes preliminares (i)
e planejamentos (ii): Atividades: i) conhecimento das praticas clinicas na darea
obstétrica, a partir de parceria com profissionais do Hospital das Clinicas de Belo
Horizonte e andlise das terminologias clinicas visando compreender a natureza de suas
estruturas e formas de representacdo do conhecimento adotadas; defini¢do do propdsito,
tipo e utilidade do mapeamento, frequéncia de uso, levantamento de riscos; ii) defini¢cdo
de formato processavel por maquina, identificacdo de versdes, defini¢do de convengdes
e regras, definicdo, montagem e testes do ambiente (ferramentas, linguagens e pluggins)
e do processo de producdo, identificacdo da direcdo dos alinhamentos, defini¢do do
processo de validagdo, definicdo do formato para distribui¢do e licenciamento; Fase 2:
Experimentacio:Atividades: 1iii) Execu¢do: implementacdo dos alinhamentos e
integragdo, especificagdo explicita de perda ou ganho de significado, diretrizes
explicitas aplicadas em desenvolvimento e implementagao, conjuntos de ontologias de
integragdo documentados; iv) Avaliacdo: aplicacdo do processo de validacdo; v)
Processos de manuten¢do e evolucdo: Definicdo do plano de manutengdo e evolucdo,
elaboragdo de documentacao de suporte aos processos de alinhamento e integracao. O

método de alinhamento e integracio prevé a realizagdo de alinhamentos diretos e
indiretos entre os termos e relagdes das terminologias clinicas, a serem executados da
seguinte forma: i) Alinhamento direto entre as terminologias clinicas e as ontologias
formais, obtendo como resultado as ontologias de integracao SCT-BFO (O;;) e CID-
BFO (Oiy) e, entre as proprias terminologias clinicas, obtendo como resultado a
ontologia de integracio SCT-CID (Oj3). Atividades previstas: a) ldentificacdo de
combinacdes léxicas: comparacdo de termos visando encontrar as combinagdes
conceito a conceito; b) ldentificagdo de combinagfes estruturais: comparagdo das
relagfes a partir da identificacdo de relacionamentos hierarquicos entre conceitos
incluindo as do tipo "é-um" e "parte-de" e seus inversos; ii) Alinhamento indireto:




entre os conceitos das ontologias SCT-BFO e CID-BFO, obtendo como resultado a
ontologia de integracdo SCT-CID (Oi4), sendo possivel a adicdo de novas classes,
axiomas e anotacgdes. As atividades descritas sdo apresentadas na Figura 1:

Alinhamento direto
CID-BFO

Alinhamento direto

SCT-BFO /. __

Alinhamento através
da BFO

Alinhamento direto
SCT-CID

Figura 1: Método de alinhamento estabelecido.

Pretende-se a analise qualitativa dos resultados tendo por base a observancia das
perdas e ganhos de significados obtidos a partir da comparagdo dos alinhamentos
diretos e indiretos realizados entre SCT e CID.

2.4 Resultados preliminares

A seguir serdo apresentados os resultados preliminares da pesquisa em andamento de
acordo com o plano de governanga proposto para a Fase 1:A viabilidade de execugdo da
pesquisa baseia-se na disponibilidade de acesso as terminologias clinicas, aos
profissionais parceiros da area médica e as tecnologias previstas para uso; 0s riscos
repousam sobre o tamanho das amostras a serem integradas e a previsao de término da
pesquisa. O proposito dos alinhamentos sera o de fornecer mapeamentos para integracao
de outros sistemas de codificacdo em uso. O formato das ontologias de integracio
visando processamento por maquina serd o da Linguagem OWL2, profile OWL2 EL e
sintaxe de Manchester, mais adequados a leitura/escrita simples de ontologias em logica
de descricdo, checagem de inconsisténcias e execucao de inferéncias.As convencdes e
regras estabelecidas para os alinhamentos e integragdes deverdo seguir os principios da
OBO Foundry e BFO. O ambiente de producio serd composto por uma arquitetura
tecnolégica baseada no uso do editor de ontologias Protegé, pluggin HermiT para
verificagdo de inconsisténcias por reasoning. Ha estudo em andamento de diversos
pluggins do Bioportal para possivel adocdo visando otimizar o manuseio das
terminologias clinicas, como: Snow OWL - Snomed CT browser integrado ao Protegé,
BioPortal Import Pluggin - para importacdo de terminologias clinicas, OWL 2 Query -
execu¢do de consultas em SPARQL e OWL Diff - comparagdo de ontologias. Ha ainda
a previsao de organiza¢do de uma arquitetura terminologica de suporte as atividades
de mapeamento e que sera construida a partir da importacao das classes, relagdes e
instancias necessarias.Atividades previstas: 1) identificagdo do escopo das terminologias
clinicas a serem interoperadas, extracao das classes, relagdes e instancias necessarias; ii)
identificagdo do escopo de classes e relagdes da BFO e ontologias derivadas
necessarias; 1i1) importacdo de classes, relagdes e instancias, previamente identificadas e
extraidas ao ambiente do Protegé. O processo de produc¢ido inicialmente sera o de
alinhamento e integracdo humanos, e posteriormente havera busca por ferramentas para
sua automatiza¢do. As direcdes estabelecidas para os alinhamentos deverdo partir das
terminologias clinicas formais para as informais, portanto:para a definicdo de O;; Ojz, Oi3
¢ Ois, 0 sentido dos alinhamentos parte de BFO para SCT, BFO para CID, SCT para



CID e SCT para CID, respectivamente. O processo de validacdo dos alinhamentos e
integracdes serd realizado em duas etapas: 1) internamente, através da verificacdo de
inconsisténcias (via pluggins) e erros de inferéncias (via consultas na linguagem
SPARQL); i) externamente, a partir da verificagdo de especialistas da area da saude.As
ontologias de integragdo serdao distribuidas em formato livre (open format), sob licenga
Creative Commons (CC-BY), seguindo as diretrizes de distribuicdo da OBO Foundry.
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