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Resumen

Objetivos: Las ontologias son un recurso que permite tra-
bajar informaticamente con la conceptualizacion del signifi-
cado y evitar la limitacion impuesta por los términos norma-
lizados. El objetivo de este estudio es establecer el grado de
usabilidad de las terminologias para el disefio de ontologias,
que contribuyan a resolver los problemas de interoperabilidad
semantica, y de reutilizaciéon de conocimiento en los sistemas
de informacion clinicos.

Métodos: Se han analizado 6 de las terminologias mas re-
levantes para el ambito clinico, epidemiolégico, documental
y administrativo-econémico. Se valoraron las siguientes cua-
lidades: cobertura conceptual, estructura jerarquica, granu-
laridad conceptual, relaciones conceptuales y grado de for-
malismo utilizado en la representacion conceptual, para
establecer el grado de usabilidad.

Resultados: Se consideran como ontologias ligeras los MeSH,
los DeCS y el UMLS, aunque con diferencias entre ellas, al
explicitar los conceptos, el tipo de relacién y las restricciones
entre los conceptos asociados. SNOMED y GALEN, con su
formalismo declarativo basado en descripciones ldgicas, in-
cluyen la explicitacion de las cualidades, una mayor restric-
cion para relacionar conceptos y las reglas de combinacion
entre ellos, por lo que se consideran como ontologias pesa-
das.

Conclusiones: El andlisis de la representacion declarada de
las terminologias muestra las posibilidades de su reutilizacion
como ontologias. Su grado de usabilidad dependera de si se
pretende que los sistemas de informacion clinicos resuelvan
los problemas de interoperabilidad semantica (ontologias li-
geras) o ademas reutilizar su conocimiento para sistemas de
ayuda a la toma de decisiones (ontologias pesadas) y para
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tareas de recuperacion, extraccion y clasificacion de infor-
macién no estructurada.

Palabras clave: Terminologias. Semantica. Aplicaciones de
informatica médica. Sistemas de gestion de informacion avan-
zada integrada.

Abstract

Objectives: Ontologies are a resource that allow the concept
of meaning to be represented informatically, thus avoiding the
limitations imposed by standardized terms. The objective of this
study was to establish the extent to which terminologies could
be used for the design of ontologies, which could be serve as
an aid to resolve problems such as semantic interoperability and
knowledge reusability in healthcare information systems.

Methods: To determine the extent to which terminologies could
be used as ontologies, six of the most important terminologies
in clinical, epidemiologic, documentation and administrative-eco-
nomic contexts were analyzed. The following characteristics were
verified: conceptual coverage, hierarchical structure, concep-
tual granularity of the categories, conceptual relations, and the
language used for conceptual representation.

Results: MeSH, DeCS and UMLS ontologies were considered
lightweight. The main differences among these ontologies con-
cern conceptual specification, the types of relation and the res-
trictions among the associated concepts. SNOMED and
GALEN ontologies have declaratory formalism, based on lo-
gical descriptions. These ontologies include explicit qualities
and show greater restrictions among associated concepts and
rule combinations and were consequently considered as he-
avyweight.

Conclusions: Analysis of the declared representation of the
terminologies shows the extent to which they could be reu-
sed as ontologies. Their degree of usability depends on whet-
her the aim is for healthcare information systems to solve pro-
blems of semantic interoperability (lightweight ontologies) or
to reuse the systems’ knowledge as an aid to decision ma-
king (heavyweight ontologies) and for non-structured information
retrieval, extraction, and classification.

Key words: Terminology. Semantics. Medical informatics ap-
plications. Integrated advanced information management
systems.
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Introduccion

| avance progresivo e imparable de las tecnolo-

gias de la informacién y de la comunicacién esta

originando cambios con respecto a la gestion de

la informacion. De hecho, el reto actual se situa
en convertir la abundante informacion existente en un
conocimiento que pueda ser operativo y funcional en
el contexto de su aplicacion: los cuidados de los pa-
cientes, la evaluacion de la calidad asistencial, la in-
vestigacion y la epidemiologia, la planificacion y la ges-
tién o la formacién, considerando, al mismo tiempo, los
factores de riesgo presentes de sobreabundancia, re-
dundancia, infrautilizacién o inadecuada utilizacién de
la informacién existente*®.

La historia clinica es uno de los elementos esen-
ciales del sistema de informacion asistencial enfocado
en el paciente. En el ambito nacional, la transformacion
electronica de la historia (HCE) se esta llevando a cabo
por la integracion de varios subsistemas parciales de
informacion (laboratorio, radiologia, anatomia patoldgica,
farmacia...). Es decir, cada subsistema ha pasado de
ser un sistema aislado (PC sin conectar a la red) a for-
mar parte de un sistema distribuido y donde la infor-
macion esta repartida en varios ordenadores interco-
nectados (su nueva arquitectura). No obstante, todavia
cada subsistema se mantiene como una unidad discreta
con su modelo de datos, su Idgica, su base de datos
y su propia terminologia®.

Las terminologias en el dominio de la salud han sido
el recurso utilizado para la representacion de conoci-
miento, el intercambio de informacién y la recuperacion
de documentos profesionales. Las terminologias, in-
distintamente del criterio de agrupacion que se adop-
te (clasificacion, nomenclatura o taxonomia), tienden a
modelizar un sistema bajo la forma de un conjunto de
términos con una intencién fundamentalmente norma-
tiva'®. En el actual contexto de la digitalizacion, las ter-
minologias siguen actuando en los sistemas de infor-
macion (Sl) como una forma de entrada/salida de datos
estandarizados, como por ejemplo con las etiquetas para
los diagndsticos médicos que se seleccionan desde je-
rarquias preestablecidas (menus), utilizadas para igua-
lar las opciones de los usuarios' y para almacenar la
cadena de caracteres que corresponden a dicha eti-
queta. Los Sl sélo aceptan una forma especifica de pedir
una informacién y limitan la expresividad natural de cada
individuo en su idioma.

Ademas, los datos que constituyen el Sl pueden pro-
ceder tanto del ambito interno como del externo a la
organizacion®. En un hospital, los datos complementarios
se encuentran en diversos recursos de informacién ex-
ternos (bases de datos bibliograficas, guias clinicas, es-
tadisticas, de otros centros asistenciales...). Por otra
parte, hay que considerar los desplazamientos de los
ciudadanos con sistemas de atencion diferenciados (es-

tados miembros de la Unidn Europea) y distintos mo-
delos de historia de salud (comunidades auténomas)
e idioma.

Para poder utilizar estos datos, ha sido preciso de-
sarrollar protocolos que permitieran la transferencia y
la sincronizacion de los datos entre las diferentes apli-
caciones de un sistema o entre los distintos subsiste-
mas (interoperabilidad del sistema). A pesar de ello, per-
sisten problemas para compartirlos, porque los SlI,
emisor y receptor, necesitan entender de forma comun
el dato transferido. Ambos S| deberian tener la capa-
cidad de interpretar los datos de forma automatica y,
consecuentemente, reutilizarlos en aplicaciones o sub-
sistemas que no intervinieron en su creacion (a dicha
capacidad se la denomina interoperabilidad semanti-
ca)’®1213_ No obstante, el problema principal es que pue-
den estar utilizando el mismo término para referirse a
conceptos distintos (proteinuria como un trastorno
renal o como el resultado de una prueba de laborato-
rio), o diferentes términos para el mismo concepto (mu-
coviscidosis, fibrosis quistica, disfuncion de la protei-
na RTFQ, mutacion de la region 7g31 del cromosoma
7)'*. Esta ambigiiedad en los significados tiene con-
secuencias para los usuarios de los Sl. La informacién
localizada puede ser inadecuada tanto por las pérdi-
das o la redundancia que ocasiona al consultar las bases
de datos documentales como por la inexactitud de las
traducciones de los términos en los diferentes idiomas’.
En otras palabras, se precisan Sl que compartan el sig-
nificado de los términos y no exclusivamente la nor-
malizacién de la entrada/salida de los datos. Una es-
trategia adoptada para superar estas limitaciones es
utilizar ontologias computacionales.

Una ontologia es un recurso constituido por un con-
junto de conceptos organizados por sus relaciones’.
Los conceptos y las relaciones incluidas deben describir
el conocimiento consensuado y aceptado de un area
o dominio de interés para ser utilizado tanto por los hu-
manos como por las maquinas'®'¢. Este recurso per-
mite que los Sl trabajen automaticamente a partir del
significado de los signos linguisticos (términos) y sus
combinaciones. En la figura 1 se incluye una posible
descripcion del concepto «corazén», en una ontologia
compartida por un Sl.

En la actualidad, las ontologias se estan aplicando
en areas heterogéneas'. Aunque quiza se las conoce
mas por su papel en el desarrollo de nuevos servicios
en la web basados en la descripcién del significado de
los contenidos de las sedes o portales de internet (web
semantica)'®, también se estan utilizando para el de-
sarrollo de mecanismos que faciliten la comunicacion
entre las personas y las maquinas por medio del len-
guaje natural (procesamiento del lenguaje natural
[PLN]). En el contexto sanitario se estan utilizando cada
vez mas para diversas tareas, como la de recuperacion
de informacidn, la de busqueda de respuesta en frag-
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Figura 1. Descripcion parcial del concepto «corazén», en una ontologia compartida por un sistema de informacion.
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o bien para la clasificacién de documentos de forma au-
tomatica'319.20,

En este trabajo se realiza un andlisis cualitativo de
las terminologias, mas referidas en el ambito de la salud,
para determinar su grado de usabilidad a partir de sus
caracteristicas intrinsecas, y establecer los obstaculos
que cada una de ellas presenta para la interoperabili-
dad semantica y la reutilizacion de su conocimiento como
ontologias en los Sl clinicos.

Métodos

Para el andlisis se seleccioné la Clasificacion In-
ternacional de Enfermedades en su novena revision,
Modificacién Clinica (CIE-9-MC)?', los Medical Subject
Headings (MeSH)?, los Descriptores en Ciencias de la
Salud (DeCs)?3, la Systematized Nomenclature of Me-
dicine, Clinical Terms (SNOMED CT)?, la General Ar-
chitecture for Languages Encyclopaedias and Nomen-
clatures in Medicine (GALEN)? y el Unified Medical
Language System (UMLS)?8. Los criterios de inclusion
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de las terminologias fueron su relevancia tanto para el
ambito clinico, epidemiolégico y documental como para
el administrativo-econémico, y que estuvieran expre-
sadas en espaniol o en alguno de los idiomas de la Unién
Europea.

La usabilidad en este trabajo se entendié como la
facilidad que presentaba el disefio de las terminologi-
as para poder utilizarse como ontologias computacio-
nales. Se comenzé por equiparar arbitrariamente las eti-
quetas terminoldgicas (rubricas, descriptores, términos)
a un concepto. Por medio de este procedimiento se cons-
tituyé el conjunto de conceptos que el vocabulario de
cada terminologia captura®’?. No se diferencié entre
conceptos simples (corazén = 6rgano) o complejos (car-
diopatia = enfermedad + musculo + corazén). Las mé-
tricas analizadas fueron las siguientes:

1. Cobertura conceptual: finalidad, utilidad y ampli-
tud del conjunto de conceptos representados.

2. Estructura jerarquica. La organizacion conceptual
para representar el conocimiento del dominio puede ser:

— Monoaxial, 0 una jerarquia compuesta por una lista
finita de categorias y subcategorias, elaborada siguiendo
un orden légico determinado por un criterio (una cua-
lidad o un atributo) que aproxima los conceptos mas
especificos (hijos) y los agrupa dentro de los mas ge-
nerales (padre).

— Multiaxial. EI domino se estructura a través de va-
rias jerarquias. Cada jerarquia o eje se desarrolla a par-
tir de un atributo concreto que le da la naturaleza al eje.
Este sistema organizativo permite que un mismo con-
cepto hijo esté asociado a varios padres.

— Composicional. Se caracteriza por permitir la crea-
cion de conceptos complejos a partir de la combina-
cion de los conceptos «primitivos» (elementales): cli-
nicos y modificadores (agudo, izquierda, proximal...); no
es necesario explicitar por adelantado todos los con-
ceptos precisos de una especialidad o area de aten-
cion. Ademas, para prevenir la creacion de conceptos
complejos sin significacién, se incluyen las reglas y res-
tricciones de combinacién de los conceptos.

— Léxico-conceptual. Organiza el Iéxico (vocabula-
rio) a partir de su significado (tipos semanticos). Los
conceptos incluidos y sus relaciones semanticas de-
terminan el modelo de interpretacion del dominio.

3. Granularidad conceptual de las categorias o cla-
ses representadas. Referida a la profundidad del de-
talle o especificidad de los conceptos representados.

4. Relaciones conceptuales. El tipo de enlaces exis-
tentes, bien por la dependencia jerarquica (implicita o
explicita del enlace «es un») o por los enlaces se-
manticos detallados («es causado», «se localiza»...),
que determinan o restringen las cualidades heredadas
por los conceptos inferiores de los superiores.

5. Grado de formalizacion. Referido al lenguaje uti-
lizado para la representacion, entendiendo que éste debe
ser inteligible y computable por el ordenador. Las posi-
bilidades para su menor o mayor reutilizacién informa-
tica son: a) informal, o expresadas en cualquier lenguaje
natural; b) semiinformal, o expresadas en lenguaje na-
tural de forma estructurada y restrictiva; ¢) semiformal,
expresadas en lenguaje artificial formalmente definido,
y d) formal, al estar declaradas exclusivamente con len-
guajes légico-matematicos por la definicion meticulosa
de una semantica formal, teoremas y pruebas de vali-
dez que suprimen la ambigledad y aseguran la con-
sistencia de la representacion®.

Resultados

Los datos sobre las caracteristicas cualitativas de
cada una de las terminologias analizadas desde una
perspectiva ontoldgica se muestran en la tabla 1. En
todas las terminologias hay coincidencia con algunos
conceptos, independientemente de la amplitud de la co-
bertura, lo cual sélo manifiesta la superposicion exis-
tente en primera instancia. Ahora bien, la interpretacion
del concepto depende del nivel de granularidad que se
le otorga, el cual, a su vez, depende de su localizacion
en la estructura jerarquica a la que pertenece: nivel su-
perior (generalizacion), intermedio o inferior (especifi-
cidad). Asi, por ejemplo, en la CIE-9-MC la «tetralogia
de Fallot» y el «defecto del tabique ventricular» son con-
ceptos hermanos (igual nivel de especificacion); en SNO-
MED, «ventricular septal defect» estd como concepto
padre y «tetralogia de Fallot» como concepto hijo. En
cambio, en GALEN la «tetralogia de Fallot» se identi-
fica como una instancia (casos concretos) del concepto
«congenital ventricular septal defect», mientras que en
MeSH y DeCS la «tetralogia de Fallot» se considera
un hermano de «defectos del septum» (tabla 2), lo cual
muestra la heterogeneidad en la representacion del co-
nocimiento aceptado.

Discusion

De acuerdo con la literatura médica®?", todas las
terminologias aqui analizadas pueden considerarse ini-
cialmente como prototipos para disenar ontologias li-
geras, ya que facilitan una conceptualizaciéon acepta-
da del dominio y una organizacién jerarquica de los
conceptos. La CIE-9-MC responde a los criterios de este
tipo de ontologias. Sin embargo, esta terminologia sélo
incluye los conceptos en una estructura taxonémica,
donde el enlace «es un» esta implicito. De hecho, al-
gunos de los conceptos hijos son «un tipo» o especi-

Gac Sanit. 2008:22(5):421-33

424



en los sistemas de informacion clinicos

Roma-Ferri MT et al. Andlisis de terminologias de salud para su utilizaciéon como ontologias computacionales

Tabla 1. Caracteristicas de las terminologias y de los componentes analizados desde la perspectiva de una ontologia

Terminologias
y componentes

Caracteristicas cualitativas

analizados Cobertura conceptual Estructura jerarquica Granularidad conceptual Relaciones conceptuales Grado de formalizacion
CIE-9-MC
Lista tabular e Conceptualizacion de Monoaxial: contiene 17 Cada rdbrica terminolégica ~ Las relaciones se derivan  No conlleva ningdn nivel
indice alfabético  diagnasticos médicos subcategorfas mayores es equivalente a una de la propia de formalizacion, al ser
(en funcion de la (clases principales) clase y se identifica por dependencia jerérquica expresada
gtiologia y las para los diagndsticos un codigo numérico en la que se estructura exclusivamente en
manifestaciones), asf cuyos codigos exclusivo. La estructura |a clasificacion. lenguaje natural. Desde
como de procedimientos NuUMEricos son sintctica que Cualquier categoria de este punto de vista, se
diagnasticos y consecutivos (desde predomina en las nivel inferior responde puede entender como
terapéuticos 001 hasta 999.9). gtiquetas terminoldgicas arelacion de tipo «es un catalogo de
Funcionalidad concreta de Aunque algunas clases son los sintagmas un», aunque en unos términos normalizados.
estandarizacion de los son representadas por nominales y los €asos se refiere a ser Aunque, si se atiende a
diagnasticos médicos 5 digitos (mayor preposicionales; un tipo y en otros a ser la informacion
profundidad de también destacan las una parte de la clase complementaria de las
especificidad) particulas de superior (referencia a notas de alcance para
Los procedimientos se coordinacion y negacion localizacion) su aplicacion y las
representan por 16 (exclusion conceptual). situaciones de
subcategorias (en Las etiquetas que inclusion y exclusion,
funcion de su representan conceptos la podemos entender
localizacion anatémica) simples son casi como un catdlogo
con c0digos anecdaticas. Hasta las glosado
consecutivos (de 00 rdbricas enunciadas por
hasta 99.99) un término simple
representan conceptos
complejos (apendicitis:
concepto de localizacion
mas concepto de
proceso inflamatorio)
MeSH Su cobertura y Multiaxial: estd integrada  Los conceptos Hay tres tipos Es un catdlogo glosado
Listado alfabético funcionalidad se enfocan por 15 gjes o jerarquias representados van especificados de expresado, de forma
anotado y lista a la tarea concreta de que desarrollan desde simples a relaciones semanticas. estructurada, en

jerarquica

recopilar el vocabulario
que permite traducir los
conceptos incluidos en
una publicacién y de
forma normalizada para
la catalogacion e
indezacion, asi como
para la posterior
recuperacion de los
articulos indexados en la
base de datos MEDLINE

clasificaciones
independientes e
identificadas por una
letra distintiva. Cada eje
equivale a una
categoria principal. Las
subcategorias, en cada
una de ellas, estan
asociadas a un codigo
alfanumérico (de lo
mas genérico a lo mas
especifico)

Hay subcategorias que

tienen mas de un
codigo, cada uno de
ellos indica la posicion
del término en varios
de los ejes o bien las
diferentes ubicaciones
dentro del mismo eje

complejos. Las
etiquetas terminol6gicas
que los representan
tienen estructuras
sintécticas constituidas
por formas simples
(unitérminos, no
excluyen la
representacion de
conceptos complejos) o
compuestas por mas de
un término (descriptores
precoordinados que son
tanto de tipo nominal
como preposicional)
para dar mayor
especificidad del
concepto representado

Las relaciones de
«gquivalencia» sefialan
los sin6nimos 0
cuasisinénimos por
medio del verbo «see»
(referencia cruzada que
gncamina hacia el
término aceptado para
la representacion del
concepto). La de
«jerarquia» sefala la
existencia de una
relacion de orden y,
casi exclusiva, del tipo
hiperonimia/hiponimia
respecto a un
descriptor secundario o
subordinado, y se
identifica con la
eXpresion «see under».
La relacion de
«asociacion» indica la
existencia de una
vinculacion tematica,

lenguaje natural. Es
una ontologfa de tipo
semiinformal por el
grado de formalizacion
en que se expresa

(Contintia en pag. siquiente)
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Tabla 1. Caracteristicas de las terminologias y de los componentes analizados desde la perspectiva de una ontologia (continuacion)

Terminologias
y componentes
analizados

Caracteristicas cualitativas

Cobertura conceptual

Estructura jerarquica

Granularidad conceptual

Relaciones conceptuales

Grado de formalizacion

DeCS:
listado anotado
y lista jerarquica

SNOMED CT

Tiene una accion concreta,

delimitada por el
conjunto finito de
conceptos utilizados en
el proceso de
catalogacion e
indexacion para la base
de datos LILACS y para
la recuperacion de las
publicaciones cientificas
indexadas en la base de
datos MEDLINE y
LILACS

Contiene conceptos que

permiten la captura de
los datos clinicos y la
recuperacion de
informacion médica y de
enfermerfa de las
historias clinicas y de
las interconsultas entre
profesionales (primaria y
hospitalizacion)

Se orienta hacia diversas

tareas especificas,
centradas en el
desarrollo de
aplicaciones de historias
clinicas electronicas,
andlisis de resultados
clinicos y apoyo a la
toma de decisiones

Multiaxial: estd integrada

por 17 ejes. De ellos,
15 son idénticos a los
de MeSH (mantienen la
misma estructura y
codificacion) y 2 ejes
propios: homeopatia y
salud pablica. En estos
dltimos, su sistema de
organizacion y
codificacion se deriva
del utilizado por el
MeSH

Composicional: los

conceptos
representados se
organizan en 18 ejes
(han aumentado con el
tiempo y lo pueden
seguir haciendo para
adaptarse a las
demandas y dar
solucion a los
problemas reales).

De ellos, 3 son
categorias referidas a
los tipos de relacion
entre los conceptos
pertenecientes a los
otros ejes

Al'igual que en MeSH,
aunque destaca por la
inclusion de etiquetas
terminol6gicas
trilingties (inglés,
espafiol y portugués)

Hay un término preferente
para denominar a cada
concepto, y 1os posibles
términos que se utilizan
para su denominacion
son agrupados (cluster
de sindnimos utilizados
en la practica o
incluidos en otras
terminologias). Los
conceptos
representados tienen un
dnico significado. Su
descripcion se realiza a
través de la dependencia
de los conceptos
especificos hasta el
concepto raiz o padre
(superiores) y se
complementa con
informacion textual

La version en inglés se ha
traducido al espariol y al
aleman

tanto en el mismo eje
como otro eje diferente,
aunque sin relacion de
equivalencia ni
jerdrquica, y se sefiala
con «see related»

Ademas, esté la relacion

jerarquica «es un», la
cual se deriva de la
subordinacion. Se
puede interpretar segdn
el caso como «gs un
tipo» 0 cOMO «es una
parte» por la falta de
explicitacion

En igualdad de

condiciones que MeSH

En el eje «Attribute» se

localizan todos los
conceptos, que pueden
usarse para establecer
un tipo de relacion
semantica («esta
asociado»). El eje
«Qualifier value»
contiene los posibles
valores de una
cualidad; un valor
puede usarse en una
definicién de relacién o
como un calificador de
un concepto («agudo»,
«remision»). El tercer
gje se denomina
«Special concept» y
tiene conceptos que
comparten una
caracteristica coman,
pero no forma parte de
la actual jerarquia
|6gica de categorias
semanticas. En este eje
hay dos subcategorias

Catalogo glosado trilingiie

y de tipo semiinformal
como MeSH

El lenguaje utilizado para

la representacion de
los conceptos es
formal, basado en una
descripcion logica que
permite hacer una
descripcion de la
semdntica de los
conceptos

Ademds, en la actualidad

gsta alineado con los
gstandares mas
relevantes en el campo
de las aplicaciones
médicas, como HL7,
DICOM, XML, ANSI e
ISO para el intercambio
de datos
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Tabla 1. Caracteristicas de las terminologias y de los componentes analizados desde la perspectiva de una ontologia (continuacion)

Terminologias
y componentes
analizados

Caracteristicas cualitativas

Cobertura conceptual

Estructura jerarquica

Granularidad conceptual

Relaciones conceptuales

Grado de formalizacion

GALEN

CRM (Common
Referente Model),
GRAIL (GALEN
Representation
And Integration
Language)

Su finalidad es la

representacion formal de
terminologias médicas
para los distintos usos
clinicos y de
codificacion

Se desarroll6 para apoyar

la construccion de
sistemas clinicos que
podrian representar y
manipular la
informacidn clinica
sobre los pacientes, en
un nivel de detalle
suficiente, para apoyar la
rutina del cuidado
clinico cotidiano
(médico y de enfermeria)
al separar el modelo
conceptual del modelo
de uso o del idioma. Su
utilidad se enfoca a
representar conceptos
complejos y,
posteriormente, generar
clasificaciones
automdticas segun la
perspectiva de interés

Composicional: la
estructura jerarquica
primaria de CRM es
una red semdntica
composicional y
generativa de lenguaje
de representacion de
conocimiento

Se estructura a partir de 4
jerarquias referidas a
conceptos elementales
clinicos, a conceptos
elementales de las
propiedades de los

conceptos clinicos y las

relaciones

En cada jerarquia, las
subcategorias sélo
tienen una categoria
superior. Aunque hay
relaciones entre
categorias 0
subcategorias
pertenecientes a otras
jerarquias para facilitar
la asociacion entre los

conceptos y restriccion

en la composicion de
conceptos complejos
En su estructura
organizativa incorpora
jerarquias secundarias
superpuestas, cuyo
propdsito es distinguir
entre los conceptos
vinculados con

enfermedady/trastorno y

con funcién quimica o
con producto quimico

S6lo estdn representados

conceptos médicos
sensibles, es decir,
elementales y de alta
especificidad. En el
CRM de GALEN se
representan los
conceptos a través de
expresiones formales de
GRAIL (Process which
hasSpecificOutcome
Ulcer) name
UlcerationProcess. Estas
expresiones estan
constituidas por dos
conceptos primitivos 0
elementales y su
relacién semantica; con
ellas se definen nuevas
categorfas (conceptos
complejos)

Las etiquetas para

denominar los
conceptos son dnicas y
con una ambigtiedad
muy reducida

La estructura subyacente

interlingua del CRM le
permite dar un servicio
multilinge: inglés,
francés, italiano,
holandés, aleman,
finlandés y sueco, sin
precisar traduccion

principales: «concepto
no actual» y «concepto
de navegacion»

Ademds, el resto de

jerarquias mantienen,
cada una de ellas, una
relacion jerdrquica del
tipo «is a». Es decir, el
resto de conceptos se
entienden como un
subtipo del «concepto
raiz» 0 de un «concepto
de nivel superior»

Cuenta con una rica

jerarquia de relaciones
semanticas,
especificadas en 592
tipos para expresar
conceptos complejos
(internamente se
denomina «atributos»).
Destaca la
diferenciacion de las
relaciones de tipo
partitivo desarrolladas y
que permiten distinguir
entre divisiones o
partes de superficies,
solidos, capas, lineales,
componentes
estructurales
especificos y realizados
especificamente

Los conceptos de las

subcategorias presentes
tanto en la estructura
primaria como en la
secundaria de CRM
mantienen una relacion
con las categorias
superiores por medio
del enlace jerarquico
«gs un tipo de»

Los enlaces jerarquicos

gstablecidos como
semanticos han sido
verificados para
cumplir con la
propiedad transitiva.
Por tanto, siempre se
puede admitir que las
propiedades de los
conceptos superiores
son heredadas por los

Su grado de formalizacion

s maximo, al utilizar la
logica de descripcion,
que es la base de
GRAIL Y, a su vez, se
fundamenta en el
lenguaje de
representacion de
conocimiento KL-ONE

Con GRAIL se ha

construido el CRM, ya
que posee los
modeladores que
especifican el ndmero
de conceptos
primitivos, la
descripcion de sus
caracteristicas y las
reglas para la creacion
de conceptos con
términos adicionales o
con otros ya presentes
en el modelo, asi como
diferenciar entre
conceptos e instancias
(casos concretos que
representan un
concepto)

(Continda en pag. siguiente)
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Tabla 1. Caracteristicas de las terminologias y de los componentes analizados desde la perspectiva de una ontologia (Continuacion)

Terminologias Caracteristicas cualitativas

y componentes
analizados

Cobertura conceptual

Estructura jerarquica

Granularidad conceptual

Relaciones conceptuales

Grado de formalizacion

UMLS
Metathesaurus y
Semantic Network
(Red Seméntica)

Contiene la representacion

conceptual mas amplia
del dominio, debido a la
combinacion y el
alcance de sus diversos
vocabularios fuente. En
total contiene unos 102
vocabularios; aunque
muchos de ellos estdn
reiterados por varias
revisiones, Versiones o
traducciones en diversas
lenguas

Su funcionalidad se orienta

a tareas genéricas que
se enfocan en la
recuperacion e
integracion de
informacion biomédica
electronica desde o para
sistemas de informacion
dispares

En la actualidad incluye 6

vocabularios fuente en
espafiol

En el Metathesaurus se

mantiene la estructura
jerérquica de cada uno
de los vocabularios
fuente incluidos

La Red Semédntica de

UMLS se estructura a
partir de un conjunto de
categorias basicas o
tipos seménticos (en
total 135). La
organizacion de red
esta determinada por el
tipo de relaciones
existente entre las
categorias (jerarquicas
y semdnticas). Todos
los conceptos
representados en el
Metathesaurus son
asignados a la
categoria semantica
mas especifica de la
Red

El Metathesaurus es un

repositorio de
conceptos, donde se
preservan los
significados, los
atributos, las
conexiones jerdrquicas
y otras relaciones entre
los términos presentes
en cada uno de los
vocabularios fuente que
se han incorporado
(incluso si tienen una
definicion textual). En él
se localiza a agrupacion
de los términos con
equivalente significado
(clusters). El cluster es
el que define el
concepto y es
identificado por una
etiqueta preferente para
su denominacion

En la Red Semantica el

nivel de granularidad es
también variable. Hay
zonas de la red con gran
nimero de
subcategorias tanto en
profundidad (categorias
hijo) como en amplitud
(subcategorfas disjuntas
0 hermanos). Pero hay
otras en que s6lo
aparecen categorias
muy generales. Esta
organizacion tiene
implicaciones para la
interpretacion del
significado de los
conceptos que le ha
sido asignado desde el
Metathesarus. Cada
concepto de la Red
incluye una descripcion
0 definicion textual

conceptos
subordinados
inferiores, aunque
dichas propiedades no
estén declaradas
explicitamente (por un
principio de economia
computacional)

El enlace primario en la

Red es el jerarquico,
del tipo «is a» (es un).
Ademas, hay una
taxonomia de 54 tipos
de relaciones
semdnticas. Las
categorfas principales
son:
Dphysically_related_to’
‘Spatially_related_to’
temporally_related_to’,
functionally_related_to’
y ‘conceptually._
related_to

Las relaciones seménticas

son declaradas entre
los tipos superiores de
la Red cuando es
posible y se heredan
por todos sus tipos
semdnticos hijo por
medio del enlace «is
a». Aunque las
relaciones semanticas
declaradas pueden
mantenerse o
rescindirse entre
cualquier par de
conceptos tanto de la
Red como entre la Red
y el Metathesaurus

Es una ontologia
semiformal al ser
expresada en un
lenguaje estructurado
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Tabla 2. Representacion del concepto «tetralogia de Fallot» en las diversas estructuras jerarquicas

CIE-9-MC MeSH

745.2 Tetralogfa de Fallot

Definicion: Defecto del tabique ventricular con estenosis o atresia pulmonar,
dextroposicion de aorta e hipertrofia del ventriculo derecho

Incluye: pentalogia de Fallot

Excluye: triada de Fallot [746.09]

Enfermedades y lesiones [no codificado, del 001 al 999.9]
Anomalias congénitas [no codificado, del 740 al 759]
Anomalias del bulbo arterioso y anomalias del cierre septal cardiaco [745]
Tetralogfa de Fallot [745.2]
Defecto de tabique ventricular [745.4]

Definition: A combination of congenital cardiac defects consisting of pulmonary
stenosis, interventricular septal defects, dextroposition of the aorta so that it
overrides the interventricular septum and receives venous as well as arterial
blood, and right ventricular hypertrophy

Diseases (MeSH Category) [C]
Cardiovascular diseases [C14]
Cardiovascular abnormalities [C14.240]
Heart defects, congenital [G14.240.400]
Tetralogy of Fallot [C14.240.400.849]
Heart septal defects [C14.240.400.560]

Diseases (MeSH Category) [C]
Cardiovascular diseases [C14]
Heart diseases [C14.280]
Heart defects, congenital [G14.280.400]
Tetralogy of Fallot [C14.280.400.849]
Heart septal defects [C14.280.400.560]

Diseases (MeSH Category) [C]
Congenital, hereditary, and neonatal diseases and abnormalities [C16]
Abnormalities [C16.131]
Cardiovascular abnormalities [C16.131.240]
Heart defects, congenital [C16.131.240.400]
Tetralogy of Fallot [C16.131.240.400.849]
Heart septal defects [C16.131.240.400.560]

SNOMED? DeCS

Tetralogy of Fallot
Conceptos padre:
Duplicate concept []
Overriding aorta []
Congenital abnormality of ventricles and ventricular septum []
Right ventricular hypertrophy []
Pulmonic valve stenosis []
Overriding aorta []
Congenital cardiomegaly []
Ventricular septal defect []

Conceptos hijo:

Dextraposition of aorta in Fallot’ tetralogy []
Pentalogy of Fallot []

Tetralogy of Fallot NOS []
Tetralogy of Fallot with pulmonary atresia []
Tetralogy of Fallot with pulmonary stenosis []
Tetralogy of Fallot, unspecified []
Ventricular septal defect in Fallot's tetralogy []
Tetralogy of Fallot with absent pulmonary valve []

Descriptor inglés: Tetralogy of Fallot

Descriptor espafiol: Tetralogfa de Fallot

Descriptor portugués: Tetralogia de Fallot

Categoria: C14.240.400.849

(14.280.400.849

($16.131.240.400.849

Definicidn espafiol. Combinacion de defectos cardiacos congénitos constituida
por estenosis pulmonar, defectos septales interventriculares, dextroposicion
de la aorta de forma que cabalga sobre el tabique interventricular y que recibe
sangre tanto arterial como venosa, e hipertrofia del ventriculo derecho

Enfermedades
Enfermedades cardiovasculares
Anomalias cardiovasculares
Cardiopatias congénitas
Tetralogia de Fallot
Defectos del septum

Enfermedades
Enfermedades cardiovasculares
Cardiopatias
Cardiopatias congénitas
Tetralogia de Fallot
Defectos del septum

Enfermedades
Enfermedades neonatales congénitas y hereditarias, y anomalias
Anomalias
Anomalias cardiovasculares
Cardiopatias congénitas
Tetralogia de Fallot

Defectos del septum (Continta en pdg. siguiente)
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Tabla 2. Representacion del concepto «tetralogia de Fallot» en las diversas estructuras jerarquicas (continuacion)

GALEN

UMLS

Definition: Tetralogy of Fallot
Clinical Situation which shows (presence wich
isStateOf (Syndrome which <
includes VentricularSeptalDefect
includes PulmonaryStenosis
includes RightVentricularHypertrophy
includes AorticOverriding> )

La instancia es asumida por el concepto definido como:
ClinicalSituation wich shows (presence wich isStateOfVentricularSeptalDefect)

Por lo que en la jerarquia secundaria de enfermedades «tetralogy of Fallot»
estaria subordinada a «ventricular septal defects»

PathologicalPhenomenon
BodySystemPathology
GenitalUrinaryPathology
CardiovascularPathology
HeartDisease
HeartAndLungPathology
CardiacSeptalDefect
AtrialSeptalDefect
CongenitalAtrialSeptalDefect
VentricularSeptalDefect
CongenitalVentricularSeptal Defect

Metathesaurus:

Concept: Tetralogy of Fallot. CUI: C0039685

Definition: A combination of congenital cardiac defects consisting of pulmonary
stenosis, interventricular septal defects, dextroposition of the aorta so that it
overrides the interventricular septum and receives venous as well as arterial
blood, and right ventricular hypertrophy. (MeSH) (CRISP Thesaurus)

Synonyms (cluster):

Tetralogy of Fallot

Subpulmonic stenosis, ventricular septal defect, overriding aorta, and right
ventricular hypertrophy

Tetralogy of Fallot, unspecified

Tetralogy of Fallot, unspecified (disorder)

Tetralogy of Fallot NOS (disorder)

Tetralogy of Fallot unspecified

TOF-tetralogy of Fallot

Ventricular septal defect with pulmonary stenosis or atresia, dextroposition of
aorta, and hypertrophy of right ventricle

Semantic Network:

Semantic type congenital abnormality. TUI: T019
Definition: An abnormal structure, or one that is abnormal in size or location,
present at birth or evolving over time as a result of a defect in embryogenesis
Entity
Physical object
Anatomical structure
Anatomical abnormality
Congenital abnormality
El tipo semantico «congenital abnormality> tiene especificadas 133 relaciones
con otros tipos seménticos de la Red. A su vez, otros tipos se relacionan con
«congenital abnormality» por medio de 122 relaciones especificadas. En
concreto: «Congenital abnormality>» se relaciona con «Disease or syndrome»
por medio de 4 relaciones semanticas: co-occurs_with, location_of,
manifestation_of y result_of. En cambio, «Disease or syndrome» se relaciona
con «Congenital abnormality» por medio de 3 relaciones: co-occurs_with,
complicates y result_of

2 |nformacion localizada en UMLS Knowledge Source Server, version 2007AA. Disponible en: hitp://umisks.nim.nih.gov/kss/servlet/Turbins/template/admin,user,HSS_login.vm

ficacion de los conceptos padres, y en cambio, en otros
estan asociados por ser «una parte» del concepto su-
perior. En otras palabras, los conceptos se encuentran
definidos por dos tipos distintos de relaciones no ex-
plicitadas, lo que acarrea ambigliedad para la inter-
pretaciéon de su significado. En la actualidad los con-
ceptos representados en la CIE-9-MC sélo pueden ser
procesados informaticamente comparando los signos
lingUisticos con un patrén preestablecido sin significa-
cién semantica (normalizacion terminoldgica). Dicho in-
conveniente seria superable si se contara con una for-
malizacidon computacional para su explicitacion.

Un modelo de conocimiento con algunas restric-
ciones interpretativas es el que se construye con los
tesauros®. Tanto los MeSH como los DeCS propor-

cionan una limitacién a la interpretacion semantica de-
bido a los tipos de relaciones que incluyen en la es-
tructura organizativa de los conceptos (de equivalen-
cia, de jerarquia y de asociacion). Sin embargo, la
jerarquizacion de los conceptos a partir de la explici-
tacion de sus relaciones no es suficiente para reducir
la ambigliedad de la interpretacién. También se preci-
sa establecer las propiedades de los conceptos para
delimitarlos. El lenguaje semiinformal que se utiliza para
formalizar la estructura de los MeSH y de los DeCS no
especifica las propiedades de cada concepto; sélo se
incluyen aclaraciones textuales para los catalogadores.
Esta debilidad hace imposible resolver aspectos rela-
cionados con la ambiguedad cuando los conceptos no
son verdaderos conceptos hijos 0 no son necesaria-
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mente hermanos (tetratologia de Fallot y defectos del
septum). Ambos recursos soélo pueden ser considera-
dos como ontologias ligeras por su descripcion limita-
da de los conceptos y sus relaciones, lo cual es su in-
conveniente para la reutilizacién de su conocimiento®'.

SNOMED y GALEN han incluido la definicion de las
propiedades de los conceptos, ahadiendo restricciones
explicitas y verificando la consistencia de su taxonomia
al incluir verdaderos subconceptos y conceptos her-
manos. Las restricciones entre los conceptos relacio-
nados incrementan el control de la ambigledad; con
ellas se limita la transmision de las propiedades de los
conceptos padres a los conceptos hijos, y sélo here-
dan las propiedades adecuadas?®-3'. Ahora bien, hay di-
ferencias entre ellas: GALEN es un recurso abierto y
SNOMED es un recurso propietario. El acceso limita-
do a SNOMED sesga el andlisis realizado y es un as-
pecto que hay que valorar por el coste econémico que
conllevaria su reutilizacion. No obstante, ambas han sido
expresadas con descripciones légicas que las dotan de
mayor expresividad para la representacion del dominio;
aunque, con la informacién localizada, sélo GALEN di-
ferencia entre concepto especifico e instancia (tabla 2),
si bien ambas pueden considerarse como ontologias pe-
sadas®!, al poder utilizarse también para los procesos
de razonamiento (inferencia y descubrimiento de nuevo
conocimiento) definidos en la base de conocimiento’®.

La situacién de UMLS es intermedia, y su forma-
lismo de representacion es semiformal. Este recurso solo
lo podemos entender como una ontologia ligera con la
representacion mas amplia del dominio. No obstante,
desde el punto de vista de las restricciones semanti-
cas, hay diferencias sustanciales con MeSH y DeCS.
El UMLS tiene una taxonomia de relaciones semanti-
cas compuesta por 54 tipos diferentes, que amplian o
restringen la descripcion de los conceptos. En él no se
afaden axiomas para la deduccion, pero se puede rea-
lizar la inferencia por el seguimiento de las asociacio-
nes semanticas preestablecidas dentro de la Red Se-
mantica, y complementadas por las existentes en el
Metathesaurus. Esta limitacion le da la versatilidad para
adaptarlo a diferentes Sl o tareas concretas para el PLN.
Por ejemplo, la «tetralogia de Fallot» en UMLS es «una
enfermedad/sindrome resultado de una anomalia con-
génita, la cual es un tipo de anomalia anatémica...» («te-
tralogy of Fallot» is a «congenital abnormality» is a «ana-
tomical abnormality», «disease or syndrome» result of
«congenital abnormality»...), y dicho concepto puede
representarse textualmente por medio de diversas eti-
quetas o sindnimos, como la abreviatura TOF (tabla 2).

El andlisis realizado pone de manifiesto las posibi-
lidades y las limitaciones que deben considerarse para
lograr que los S, emisor y receptor, entiendan de forma
comun el dato transferido (términos clinicos) a partir de
la reutilizacion del conocimiento representado en las ter-
minologias. Tanto los MeSH y los DeCS como el UMLS

tienen una formalizacion reducida que permite contro-
lar parcialmente la ambigliedad de los conceptos y, aun-
que hay diferencias significativas entre ellas, puede reu-
tilizarse para el desarrollo de ontologias ligeras. Una
ontologia ligera permite la integracién y la interopera-
bilidad semantica de fuentes de informacion hetero-
géneas al trabajar con conceptos que pueden asociarse
a diversas etiquetas terminoldgicas y responder a di-
ferentes intereses simultaneamente: clinicos, investi-
gacioén, epidemiolégicos, econdémicos y formativos.
Las nomenclaturas SNOMED y GALEN cuentan con una
mayor expresividad para especificar los conceptos, las
propiedades, las restricciones y el tipo de relaciones in-
cluidas. En ambos casos podrian reutilizarse para el di-
sefo de ontologias pesadas, debido a que su forma-
lismo declarativo basado en descripciones ldgicas les
posibilita el descubrimiento por inferencia de nueva in-
formacién. Las ontologias pesadas son idéneas para
su inclusién en los Sl que ayudan a la toma de deci-
siones diagndsticas o de tratamientos®233, y como re-
curso para el PLN. La CIE-9-MC es la Unica de las ter-
minologias analizadas cuya reutilizacion como ontologia
conllevaria el mismo esfuerzo e inversion que si se cre-
ara una ontologia nueva.

Las limitaciones del trabajo presentado son las res-
tricciones propias de los estudios exploratorios; asi-
mismo, el analisis se ha centrado especificamente en
el conocimiento declarado y no en la exactitud tedrica
de la representacion que proporciona cada una de las
terminologias estudiadas.

Como conclusion, el andlisis realizado aconseja re-
plantear la metodologia aplicada en Espafa. El man-
tenimiento de las terminologias de subsistemas inte-
grados plantea inconvenientes para la utilizacion
adecuada del SI clinico. Por una parte, el uso de ter-
minologias diferentes da lugar a pérdidas de datos sig-
nificativos para el sistema y, por otra, los profesionales
precisan un entrenamiento previo''. Ademas, cuando
el profesional consulta informacion para apoyar sus de-
cisiones, se encuentra con sistemas de clasificacion he-
terogéneos o con la necesidad de aplicar términos di-
ferentes al interrogar a cada sistema de recuperacion
de informacion; por ejemplo, en el caso de precisar lo-
calizar historias clinicas de casos similares, datos de
mortalidad en el Instituto Nacional de Estadistica y evi-
dencias en MEDLINE e IME. Trabajar con una ontolo-
gia compartida por todos los subsistemas que confor-
man el Sl clinico ha mostrado ventajas practicas para
los usuarios®.

Ademas, las expectativas para el desarrollo de on-
tologias se incrementan si consideramos la gran can-
tidad de informacién textual que se introduce en la HCE
y que no es procesable en la actualidad, salvo por la
codificacion manual en CIE-9-MC. Asimismo, contar con
una ontologia compartida en el SI clinico facilitaria la
realizacion de diversas tareas automaticas: la clasifi-
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cacion de documentos, la recuperacion de informacion
o la extraccion de datos clinicos presentes en las notas
de evolucion o en los informes al alta (p. ej., para ha-
cerlos anénimos y utilizarlos en ambitos de docencia
e investigacion). Estos beneficios para el usuario re-
percutirian en el propio sistema asistencial, al igual que
toda nueva tecnologia sanitaria que se incluye, aunque
este beneficio se encuentra supeditado a la adaptacion
de los perfiles profesionales de los documentalistas en
los centros hospitalarios.

Por otro lado, hay que tener en cuenta que gene-
rar y mantener terminologias es costoso, tanto en re-
cursos humanos como en tiempo®. Estos costes pue-
den llegar a ser comparables a los que se producen para
el desarrollo de nuevas ontologias, pero se reducen con
respecto a su mantenimiento'7; aunque pueden op-
timizarse si se opta por la reutilizacion de los recursos
disponibles. Todos estos factores deberian ser valora-
dos por los gestores en la toma de decisiones sobre
la innovacion y el desarrollo de Sl clinicos.
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