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Resumo

Este documento apresenta o estado da arte das terminologias e ontologias aplicadas a Biologia e a Medicina. Sem
a intencao de torni-lo inteiramente abrangente, descrevemos alguns dos recursos mais importantes que atualmente
atraem interesse da inddstria e da area académica. Apresentamos uma estrutura descritiva, € comparamos os sistemas
em termos de seus elementos de arquitetura, expressividade e cobertura, e também analisamos a natureza das enti-
dades que eles denotam. Em especial, examinamos a Classificagido Internacional de Doencas - CID, Medical Subject
Headings — MeSH (Cabecalhos Médicos), Gene Ontology — GO (Ontologia Genética), Systematized Nomenclature of
Medicine - Clinical Terms - SNOMED CT (Nomenclatura Sistematizada de Medicina — Termos Clinicos), Generalized
Architecture for Languages, Encyclopaedias and Nomenclatures - openGALEN, (Arquitetura Generalizada de Linguagens,
Enciclopédias e Nomenclaturas), Foundational Model of Anatomy — FMA (Modelo Fundamental de Anatomia), Unified
Medical Language System — UMLS (Sistema Unificado de Linguagem Médica) e Open Biomedical Ontologies (OBO)
Foundry (Oficina de Ontologias Biomédicas Abertas).
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Introd ucao tarefa de gerenciar terabytes de contetido seméntico, que

¢, naturalmente, sutilmente interconectado, e precisa ser

Panorama geral

A crescente disponibilidade digital de enormes
quantidades de fontes de dados e conhecimentos biomé-
dicos sobrecarregou os pesquisadores e médicos com a

agregado e manipulado. Uma vasta quantidade de dados
utilizados para resolver tarefas complexas exige técnicas
cada vez mais sofisticadas de gerenciamento inteligente

de informacio e conhecimento, aumentando a interope-
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rabilidade de conteddos em grandes repositérios apoiados
por diferentes tipos de raciocinio automatizado. Este
desafio tem sido cada vez mais enfrentado por bidlogos,
pesquisadores de satde publica e clinica, economistas
da satde, e também por médicos. Um resultado pratico
desses esforgos é o surgimento de um conjunto crescente
de sistemas de referéncia semantica, muitas vezes carac-
terizados como vocabularios, tesauros, terminologias, e
ontologias (Rubin 2007).

Os progressos atuais do gerenciamento do conheci-
mento biomédico tém essencialmente duas causas:

e 0 estabelecimento de vocabularios e sistemas de
classificacido indexadores, como a Classificacio Inter-
nacional de Doencas, e o Index Medicus, do século XIX,
impulsionados pelos interesses da satde puablica e da
epidemiologia, por um lado, e pela biblioteconomia,
por outro; e

e a pesquisa sobre sistemas de suporte de decisdo e
especialistas para medicina, que se iniciou na década de
1970, impulsionada pelo crescente campo de pesquisas
em Inteligéncia Artificial, inspirada pela idéia de criar
ferramentas de computador baseadas em conhecimento
para auxiliar no complexo processo de tomada de deci-
soes médicas.

O termo “ontologia” tornou-se um dos termos mais
em voga da Ciéncia Computacional, devido & visao da
Semantic Web. Defende-se que as ontologias descrevem
areas com precisdo, e empregam essas descricdes em
muitos tipos de aplicagbes, do processamento natural
da linguagem a sistemas de raciocinio l6gico e suporte
a decisoes. Muitas areas de aplicacdo atualmente se
beneficiam das ontologias, mas o campo das ciéncias
biolégicas estd ganhando cada vez mais visibilidade
neste cendrio, j4 que muito poucas areas cientificas
- se é que ha alguma - contém uma quantidade tao
impressionante e rapidamer\te crescente de termos,
conceitos e definigoes.

Ontologias

O termo “ontologia” tornou-se muito popular desde
os meados dos anos 1990, mas, infelizmente, nao havia
defini¢des universalmente aceitas (Kuzniersky 2006).
Desde o século XVII, o termo tem sido utilizado para
denominar a disciplina de metafisica geral, dentro da
tradi¢do da “primeira Filosofia” de Aristdteles, como
sendo a ciéncia do ser no papel de ser. E, muitas vezes,
encarada como um complemento a idéia de Epistemo-
logia (ciéncia do conhecimento).

Na Ciéncia Computacional prevalece a defini¢io
de Ontologia como sendo a especificacdo explicita
de uma conceitualizagio (Gruber 1995). O termo
“conceitualizagdo”, aqui, significa uma visio abstrata,
simplificada, do mundo que desejamos representar com
algum propésito: tirar conclusoes, executar classificacoes
automaticas, e assim por diante. Uma conceitualizagao,
geralmente, inclui conceitos (também chamados de
classes, ou tipos, como Coracido), individuos como sen-
do ocorréncias de conceitos (por exemplo, o individuo
Fido é uma ocorréncia de Cachorro), relagoes binarias
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entre conceitos ou individuos (por exemplo, Cachorro
¢ um vertebrado), restrigdes com base logica (todas as
ocorréncias de Herbivoros ingerem apenas vegetais,
enquanto todas as ocorréncias de Carnivoros ingerem
algumas ocorréncias de Animais), e axiomas (senten-
cas que sempre sido verdadeiras dentro de uma 4rea,
como, por exemplo, todas as ocorréncias de Individuo
Vivo tém alguma ocorréncia de Coragio). As relagoes
ontoldgicas sio, claramente, o fator aglutinante dessas
entidades. Elas representardo diferentes aspectos nos
quais os conceitos se relacionam uns com os outros.
Os tipos mais relevantes e utilizados de relagdes sdo as
subclasses (Coragdo é uma subclasse de Orgdo, uma vez
que todas as ocorréncias do primeiro sdo ocorréncias
do dltimo, com algumas caracteristicas especiais que o
distinguem dos outros), e relagdes partondmicas (toda
ocorréncia de Ventriculo Cardiaco é parte de um Coragdio).
Existem, porém, outras defini¢ces de ontologia, como
as “representagoes de uma area de discurso, que con-
sistem de uma lista de termos, as relagdes entre eles e
os axiomas que sempre sio validos na drea” (Antoniou
& Harmelen 2004), ou um “artefato de representacio,
cujas unidades de representacio devem designar classes
ou universalidades da realidade e suas inter-relagoes”
(Smith 2005).

A idéia de ontologia &, freqiientemente, restrita ao
que se chama “ontologia formal” (Guarino 1998). Isto
significa que o contetido de uma ontologia ¢ descrito pela
utilizagao de I6gica matematica, que pode dotar os siste-
mas de computador da habilidade de realizar inferéncia
légica. Pode, também, apoiar a descoberta auténoma a
partir de dados registrados, assim como a reutilizagio e
o intercAmbio de conhecimento.

A ascensdo das ontologias na comunidade da Cién-
cia Computacional se expandiu para muitos outros ramos
de conhecimento: Motivados pela visdo da Semantic Web
(Berners-Lee 2001), muitos grupos dos meios académico
e industrial do mundo inteiro se interessaram pelas on-
tologias, e o numero de ferramentas, padroes e usuarios
cresceu na mesma propor¢ao. Realmente, foram feitos
alguns esforcos no sentido de se produzir ontologias
padrdo em algumas areas, especialmente na Medicina
e na Biologia.

Terminologias versus ontologias

A medicina, especialmente, é caracterizada por uma
vasta gama das chamadas terminologias, melhor descri-
tas como artefatos lingiiisticos que unem os diversos
sentidos ou significados das entidades lingtisticas. As
terminologias geralmente sdo construidas com fins bem
definidos, como recuperacio de documentos, aponta-
mento de recursos, registro de estatisticas de mortalidade
e morbidade, ou faturamento de servicos de satde. As
terminologias biomédicas nio utilizam descri¢oes for-
mais e bem definidas; elas definem os termos (quando
isto ocorre) pelas expressoes da linguagem humana, e
expressam as associacoes entre os termos por relacoes
informais, préximas das relacoes da linguagem humana.
Termos de uma ou mais palavras sio os blocos fundamen-



tais das terminologias, que geralmente 0s organizam em
hierarquias, que relacionam seus significados em termos
de sinonimia (mesmo significado), hiperonimia (signifi-
cado mais amplo), hiponimia (significado mais restrito).
Embora as terminologias possam ser empregadas com
éxito na representacdo de significados abstratos, como,
por exemplo, no processamento natural da linguagem ou
no apontamento de recursos (resumos literarios, resulta-
dos experimentais), nao sdo suficientemente precisas e
expressivas para aplicacoes com carga de conhecimento
mais intensa.

Enquanto um caso de utilizagdo pode exigir conhe-
cimento sobre como e de que forma alguns termos diferem
entre si, outros podem requerer relagdes mais precisas
entre os termos (por exemplo, que toda ocorréncia de
Brago normal tem uma ocorréncia de Antebraco como
sua parte). Um recurso baseado em linguagem nao é
suficiente para atender essas exigéncias. Aqui, um re-
curso baseado na realidade é mais adequado, de forma a
poder capturar as sutilezas de quais entidades (objetos,
qualidades, processos, etc.) se relacionam com outras;
sob que circunstancias tais relagbes ocorrem; e como
exatamente essas relagées devem ser interpretadas (por
exemplo, se a relacdo parte-de entre uma parte do corpo
e um corpo ainda se mantém apés a remocdo da parte,
como um rim, por exemplo). E aqui que entram as on-
tologias. As ontologias sdo expressas em formalismos
baseados em légica, que fornecem (meta) definigdes
de classes (conceitos), relacoes, ocorréncias e axiomas.
Assim, as ontologias podem representar uma area de
uma maneira que os computadores possam manusear as
definicoes de acordo com suas seminticas, ao invés de
empregar apenas termos de identificadores semanticos.
Desta maneira, um sistema pode verificar se determi-
nada interpretacgio esta correta ou nio, se determinada
sentenca é verdadeira de acordo com determinada onto-
logia, dentre outras tarefas relacionadas. As ontologias
podem, ainda, abranger diferentes dimensoes que uma
area deve incluir: por exemplo, no caso dos organismos,
o grau de conformidade com os padrées de um érgio (se
um organismo funciona conforme geralmente deveria
ou nao), o grau de desenvolvimento (por exemplo, um
embrido versus um adulto), o local de um organismo ou
matéria organica na taxonomia biolégica (por exemplo,
mosca versus rato), ou a granularidade através da qual
a estrutura bioldgica é descrita (por exemplo, macros-
copico versus microscépico), para mencionar alguns
(Schulz 2004).

Entretanto, existe uma fusio crescente da abor-
dagem terminolégica classica com os principios do
delineamento da ontologia moderna, com as linguagens
ontoldgicas da area de Ciéncia Computacional, e com a
ascendente disciplina da ontologia aplicada embutida no
campo da Filosofia Analitica.

O que temos a intencdo de descrever neste estudo
¢ a ampla variedade desses artefatos bastante heterogé-
neos, para os quais uma defini¢do universal ainda nio
existe (o termo geralmente utilizado, “vocabularios bio-
médicos”, é capcioso, pois enfatiza demais o aspecto da

linguagem). No restante deste documento utilizaremos
a sigla OTBMs para “ontologias e terminologias bio-
médicas”. O artigo estd organizado da seguinte forma:
A préxima segao explica as OTBMs detalhadamente.
A Secio 3 é dedicada aos fundamentos e esforcos em-
pregados em muitos desses sistemas. A Secao 4 discute
alguns tépicos importantes de cada OTBM, enquanto
a Segdo 5 trata de questdes abertas e desafios para a
integracdo das OTBMs.

Exemplos importantes de terminolo-
gias e ontologias (OTBMs)

Esquema descritivo

Diversas contribuicoes foram feitas na area bio-
médica para o desenvolvimento de padrdes semanticos,
como terminologias médicas, ontologias, e sistemas de
codificacdo. Nesta se¢io analisaremos um conjunto de
OTBMs que reflete a ampla variedade deste género.
Examinaremos a Classifica¢do Internacional de Doencas
(CID), Medical Subject Headings (MeSH), Gene Ontology
(GO), Systematized Nomenclature of Medicine - Clinical
Terms (SNOMED CT), Generalized Architecture for Lan-
guages, Encyclopaedias and Nomenclatures (openGALEN),
Foundational Model of Anatomy (FMA), e iniciativas de
abrangéncia universal, o Unified Medical Language System
(UMLS) e o Open Biomedical Ontologies (OBO) Foundry.
Esses sistemas serdo descritos e comparados, através da
identificacdo de diferencas e caracteristicas em comum;
discutiremos o que eles representam, e que arquitetura
utilizam. Com esta finalidade, apresentamos os elemen-
tos de arquitetura que encontramos em todas as OTBMs,
conforme abaixo:

 Nodes - Identificadores primdrios do significado
e Links - Conexoes entre os nodes

¢ Codigos - Identificadores alfanuméricos de um
node ou link.

e Hierarquias - Rede de links que constituem uma
ordem parcial, definindo, assim, diagramas em arvore ou
graficos direcionados

e Atributos - Encarados com uma descricio mais
profunda dos nodes e links

¢ Axiomas - Sentengas expressas em logica, sempre
verdadeiras dentro da area

Além disso, descrevemos os sistemas em termos de

e Finalidade - Por que foram construidos, e onde
foram utilizados

e Escopo - A area de conhecimento que represen-
tam

¢ Referéncia - O que os nodes e links denotam

Classificacao Internacional de Doencas

A padronizacdo terminolégica da medicina tem
um longo histérico. Em 1880 foi criada a Classificagio
Internacional de Doengas (CID) (OMS 2008), baseada
na London Bills of Mortality, que distinguia aproximada-

10 RECIIS - R. Eletr. de Com. Inf. Inov. Saude. Rio de Janeiro, v.3, n.1, p.8-20, mar., 2009



mente 200 causas de morte, e fornecia c6digos para todas
as doencas conhecidas naquela época. Por muitos anos,
o CID foi a tnica fonte de terminologia médica. Sua
atual edigdo (10%) é mantida pela Organizagio Mundial
da Satde (OMS), e estd traduzida em 42 idiomas. O
CID-10 fornece aproximadamente 13.000 classes para
a classificacio de doencas e formas de contracdo. O
CID, originalmente criado com fins epidemiolégicos,
atualmente constitui o sistema de codificagio de doen-
¢as mais amplamente utilizado, sendo empregado no
mundo inteiro como base comum para as estatisticas de
sadde. Em muitos paises, o CID também é empregado
como base para os Diagnosis Related Groups (Grupos de
Diagnésticos Relacionados - DRG), utilizados em fatura-
mento. Os pacientes clinicamente semelhantes do DRG
devem, supostamente, utilizar os mesmos recursos de
assisténcia médica.

O CID tem uma arquitetura simples, porém efi-
ciente. Dividido em 22 capitulos (Infecgoes, Neoplasmas,
Doengas Sangiiineas, Doengas Enddcrinas etc.), seus nodes
denotam classes de doencas e problemas relacionados.
Isto significa que cada doenga especifica se encaixa em
uma categoria com um C(’)digo anico, por exemplo, a
miopia do segundo autor deste documento pode ser
codificada como H52.1. As classes do CID sao hierar-
quicamente dispostas em até cinco niveis. A relagio de
construgao hierarquica € a relagido é-uma (subclasse),
que expressa que cada membro de uma classe também
¢ um membro de qualquer classe matriz. O CID axio-
maticamente supoe que classes irmas nao se sobrepoem.
Isto garante que nenhuma classe tenha mais que uma
classe matriz, e que haja exatamente uma classe ter-
minal para a classificacio de cada entidade, dai sua
caracterizacdo como “classificagdo”. A simples razio
para isto é impedir que uma doenca seja contada duas
vezes. Com o objetivo de evitar lacunas, foram criadas
as categorias residuais (“nio classificadas em nenhum
outro local”). Atributos adicionais das classes de CID
sdo sentencas de inclusio e exclusio e também, em um
capitulo, definigdes livres em texto, semelhantes a um
glossario. As sentengas de inclusao relacionam doengas
mais especificas que sdo contidas na mesma classe,
enquanto classes com sentengas de exclusio segregam
certas condi¢oes de uma classe, designando-as, assim,
para uma classe diferente.

O escopo do CID ultrapassa o universo das do-
engas, pois também inclui lesdes e causas extrinsecas
de problemas de satde, sinais e sintomas, e qualquer
tipo de condi¢do que justifique uma consulta a um
profissional de sadde. O quadro 1 demonstra um tre-
cho do CID relacionado a certos tipos de enfermidades
oculares, que sdo subclasses da categoria de trés digitos
H52. Observe a exclusio de dentro da H52. 1, e as
inclusées na H52. 5. A primeira deve ser codificada
numa ramificacio diferente, enquanto a dltima des-
creve enfermidades mais especificas para as quais nao
existe codigo separado. Observe também que a H52.6
constitui o complemento para a H52.0-H52.5, e que a
H52.7 corresponde a H52, e expressa que o codificador

nio possui detalhes que permitiriam a utilizacio de um
cédigo mais especifico.

H52 Disorders of refraction and accommodation
H52.0 Hypermetropia
H52.1 Myopia
Excludes: degenerative myopia ( H44.2)
H52.2 Astigmatism
H52.3 Anisometropia and aniseikonia
H52.4 Presbyopia
H52.5 Disorders of accommodation
Intemal ia (complete)(fotal)
Paresis }
Spasm } of accommodation
H52.6 Other disorders of refraction
H52.7 Disorder of refraction, unspecified

Quadro 1 - Extraido da Classificagcao Internacio-
nal de Doencas, 10?2 versao (CID-10).

Medical Subject Headings (MeSH)

O Medical Subject Headings (MeSH) (Nelson 2007,
MESH 2008), editado e mantido pela U.S. National
Library of Medicine (NLM), consiste em um vocabulario
controlado, utilizado na indexag¢do de contetdo de
documentos da area de satude, principalmente resumos
literarios da base de dados de literatura de ciéncias bio-
l6gicas MEDLINE, com mais de 10 milhées de citagoes
(Nelson 2007, PubMed). O MeSH esta disponivel em
4] idiomas.

O MeSH ¢ dividido, em seu nivel mais elevado,
em 16 ramificacoes (Anatomia, Organismos ¢ Doengas,
dentre outras). Os nodes do Mesh sao chamados de
“cabegalhos”, e denotam um significado padronizado
de um grupo de termos médicos. Em contraste com a
hierarquia em forma de arvore do CID, os cabegalhos
do MeSH sio dispostos em hierarquias multiplas. A
ordem hierdrquica baseia-se no principio de que todos
os documentos indexados por determinado cabecalho
sdo também relevantes para qualquer descritor ma-
triz. Esses links informais também sdo caracterizados
pelos termos “mais abrangente/mais restrito”. Assim,
o cabegalho MeSH Leishmaniose é parte da hierarquia
Doengas Parasitdrias, e também da hierarquia Doengas
da Pele ¢ do Tecido Conjuntivo, conforme mostrado no
quadro 2. Assim, documentos sobre a leishmaniose
sdo encontrados numa busca no MEDLINE por doen-
¢as parasitarias, bem como numa busca por doengas
de pele. Os cabegalhos do MeSH tém, além de seu
identificador dnico, um “ntmero de arvore” para cada
contexto hierdrquico.

Os cabegalhos sdo mais detalhadamente definidos
por uma defini¢ao textual, chamada de nota de escopo.
Atributos adicionais sdo termos de registro (sindnimos
ou termos mais especificos) e qualificadores admissiveis,
como prevencio, terapia e outros, no caso das doengas,
e patogenicidade, no caso de organismos.
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MeSH Heading Leishmaniasis

Tree Number C€03.752.700.500.508
Tree Number C€03.858.560

Tree Number C17.800.838.775.560

Annotation

protozoan infect GEN or unspecified; prefer specifics; American leishmaniasis is
LEISHMANIASIS, AMERICAN see LEISHMANIASIS, CUTANEOUS; tegumentary
leishmaniasis = LEISHVMIANIASIS, CUTANEOUS

A disease caused by any of a number of species of protozoa in the genus
LEISHMANIA. There are four major clinical types of this infection: cutaneous (Oid

Scope Note and NewWorld) ( LEISHMANIASIS, CUTANEOUS), diffuse cutaneous (
LEISHMANIASIS, DIFFUSE CUTANEOUS), mucocutaneous ( LEISHMANIASIS,
MUCOCUTANEOUS), and visceral ( LEISHMANIASIS, VISCERAL).

Allowable BL CF CICL CN CO DH DI DT EC EH EM EN EP ET GE HI IM ME MiI MO NU PA

Qualifiers PCPPPS PXRARHRIRTSUTHTMURUS VE VI

Date of Entry 19990101

Unique ID DO007896

Skin and Connective Tissue Diseases [C17]
Skin Diseases [C17.800]

Skin Diseases, Infectious [C17.800.838]
Skin Diseases, Parasitic [C17.800.838.775]
Leishmaniasis [C17.800.838.775.560]

Quadro 2 — Registro MeSH para “Leishmaniose”. A tabela fornece definicao e atributos.
Duas das “arvores” nas quais esse cabecalho esta inserido sdao mostradas na parte inferior.

Gene Ontology

O Gene Ontology (GO) (GO 2008) ¢ mantido pelo
Gene Ontology Consortium, que originalmente a criou
para dar suporte a apontamentos compartilhados de
dados genomicos nas bases de dados de trés modelos de
organismos (Droséfila, Levedo, Rato). Desde entéo, seu
escopo foi ampliado de forma que atualmente abrange
toda a biologia, independentemente das caracteris-
ticas de organismos especificos. Ao contrario do que
o nome indica o GO ndo é uma ontologia de genes;
fornece identificadores semanticos que padronizam a
descri¢do de dados sobre genes ou produtos genéticos
(proteinas, por exemplo) em trés dimensdes: (i) em que
compartimento celular o gene é expresso (por exemplo,
a mitocondria); (ii) com que fungdes uma proteina é
associada (por exemplo, sinalizagdo); e (iii) de quais
processos biolégicos uma proteina participa (por
exemplo, mitose). Assim, o GO ¢é capaz de dar suporte
a pesquisas nas bases de dados que os membros do con-
sércio mantém, facilitando o acesso ao conhecimento
descoberto por eles.

Assim como o MeSH, o Gene Ontology ¢ dividido
em ramificacoes desarticuladas em seu nivel superior.
As trés ramificagdes Componente Celular, Processo Bioldgico

e Fungdo Molecular esbocam seu escopo. Cada ramifica-
¢ao consiste de uma hierarquia multipla, de um total
de 24.500 nodes, chamados termos de GO. Por mais que
a arquitetura do GO possa se assemelhar 4 do MeSH a
primeira vista, ha diferengas cruciais que podem justi-
ficar sua qualificacdo como ontologia. Primeiramente,
todos os seus nodes sio mais que descritores semanticos.
Ao contrario dos cabecalhos do MeSH, os termos GO
representam classes de entidades reais. Por exemplo,
a classe (abstrata) Niicleo Celular tem por membros
todos os nucleos celulares (materiais) do mundo. Os
termos GO sao caracterizados por identificadores, os
chamados ndmeros de inclusdo, e tém por atributos
adicionais sindénimos e definicbes. Outra diferenca,
em comparagido ao MeSH, ¢ a clareza semantica dos
links. Em vez de “mais abrangente/mais restrito”, o
GO fornece duas relagdes precisamente identificadas:
é-um e parte-de. A primeira significa que toda entidade
que ¢ membro de uma classe também é membro de
todas as classes matrizes é-um, assim como no CID.
Parte-de deve ser interpretada no sentido de que toda
entidade que é membro de uma classe é parte de uma
entidade que ¢ membro de todas as suas classes parte-
de. O quadro 3 apresenta um registro do GO referente
a classe Célula.
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(1) GO:0005623 : cell
(P)G0:0044464 : cell part

(I) GO:0020007 : apical complex
(P) GO:0020010 : conoid

(P) GO:0020009 : microneme
(P) GO:0070074 : mononeme

(P) GO0:0020008 : my

Cell
Term Information

Accession: GO:0005623

Ontology: cellular component
Synonyms: None

[sowrce: GOC:go_curators]

(1) GO:0009334 : 3-phenyipropionate dioxygenase complex
(P) GO:0020032 : basal ring of apical complex

(P) GO:0033289 : intraconoid microtubule

(P) GO:0020031 : polar ring of apical complex
(P) GO:0020025 : subpellicular microtubule

Definition: The basic structural and functional unit of all organisms. Includes the plasma membrane
and any extenal encapsulating structures such as the cell wall and cell envelope.

Quadro 3 - Registro da classe Célula no Gene Ontology (GO). (I) representa hierarquias é-um,
(P) representa hierarquias parte-de.

SNOMED-CT

O Systematized Nomenclature of Medicine-Clinical Terms
(SNOMED-CT) (Spackman 2004, IHTSDO 2008) ¢ uma
terminologia abrangente, criada para cobrir o registro do
paciente por inteiro. Também aborda estruturas corpo-
rais, procedimentos e aspectos relevantes relacionados
a saude, incluindo também contexto social. SNOMED
CT é o resultado da fusido da versio 3 do UK Clinical
Terms (também chamado Read Codes) e do SNOMED RT
(Reference Terminology) (Spackman 1997), sendo o dltimo
construido a partir de diversas geragoes de versoes ante-
riores (Cornet 2008). Desde abril de 2007 o SNOMED
CT é de propriedade, mantido e distribuido pela Interna-
tional Health lerminology Standards Development Organization
(IHTSDO), uma organizagao sem fins lucrativos baseada
na Dinamarca. Os produtos e servigos do SNOMED CT
estao abertos para pesquisadores, mas sua utilizagio para
codificacio clinica ou outros fins comerciais € restrito aos
licenciados (atualmente dez paises e algumas empresas).
O SNOMED CT est4 oficialmente disponivel em inglés e
espanhol, e tradugdes para outros idiomas (ex. Holandés,
Dinamarqués, Sueco) estao sendo feitas.

Do ponto de vista estrutural, o SNOMED CT oferece
multiplas hierarquias é-um, contendo mais de 310.000
nodes. Alguns dos nodes do SNOMED CT, chamados de
conceitos, denotam, em sua maior parte, classes de entidades
individuais (como doengas, procedimentos, resultados
laboratoriais, medicamentos etc., mas também particula-
ridades, como entidades geograficas), embora ainda haja
certa controvérsia sobre a que se refere, por exemplo, o
conceito Dor no Peito: se aos objetos em si (por exemplo,
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a dor no peito de determinado paciente), ou se a sua
mengao no registro de saude (por exemplo, o registro “dor
no peito”). Os conceitos do SNOMED CT sao exclusi-
vamente identificados por chaves numéricas, juntamente
com seus nomes especificados por completo. A maioria
dos conceitos SNOMED CT inclui diversos sinénimos
(chamados de “descrigoes”) e, em apenas alguns casos,
também defini¢oes em texto livre. Atributos adicionais
sao qualificadores SNOMED, que oferecem refinamentos
opcionais para conceitos como, por exemplo: Lateralidade
para anatomia, ou Gravidade para doengas.

O SNOMED CT oferece ainda 50 tipos de link,
chamados conceitos de ligagdo. Sao utilizados no que pode
ser considerado o critério distintivo mais importante do
SNOMED CT, que ¢ a utilizagdo de uma linguagem rica
de representagio ontolégica, compativel com o padrao
Semantic Web OWL-DL (légica descritiva) (Bechhofer
et al. 2004). A logica descritiva permite a definigdo de
novas classes através da utilizacido de classes e relacoes
existentes. Conforme mostra o quadro 4, a Colecistectomia
é inteiramente definida como uma nova classe, utilizando
as classes existentes Extirpagdo e Vesicula Biliar, juntamen-
te com os links (relacoes) Método e Local do Procedimento.
Isso significa que cada procedimento de extirpagio de
uma vesicula biliar € uma colecistectomia, e vice versa.

A criacdo de expressdes complexas baseadas nos
conceitos SNOMED que obedece sintaxe e semantica
formais é chamada de coordenacio. Isto pode ser feito
no momento da codificacio (pré-coordenacio) ou ante-
cipadamente, através da introdugio de novos conceitos
na terminologia (pés-coordenagao) (Chen 2005).
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Current Concept:
Conceptld: 38102005
Defining Relationships:

Group 1:

This concept is fully defined.
Qualifiers:

Access (attribute):

Priority (attribute):
Descriptions (Synonyms):

Preferred: Cl

Synonyms:
Parents:

Biliary tract (procedhure)

Operation on galibladder (procedure)
Children:

Fully Specified Name: Cholecystectomy (procedure)

Isa Biliary tract excision (procedure)

Is a Operation on galibladder (procedure)

Method (attribute): Execision - action (qualifier value)

Procedure site - Direct (attribute): Gallbladder strucure (body structure)

Surgical access values (qualifier value)
Priorities (qualifier value)

holecystectomy
BExccision of gallbladder, Gallbladder excision, Removal of galibladder

Cholecystectomy and exploration of bile duct (procedure)
Cholecystectomy and operative cholangiogram (procedure)
Emofl&enmofgﬂ:ladder(pooedle)

Quadro 4 - Definicdo do SNOMED CT para Colecistectomia. Observe que este conceito é
completamente definido, isto é, a combinacdo de Método — Acdo de Extirpacdo com Local
do Procedimento — Estrutura da vesicula biliar.

openGALEN

O Generalized Architecture for Languages, Encyclopaedias
and Nomenclatures (openGALEN) fornece uma ontologia
clinica de fonte aberta que foi desenvolvida nos anos
1990, como resultado de uma série de projetos europeus
(GALEN) (Rector 2003). Tem foco nas aplicagdes clini-
cas, e contém aproximadamente 25.000 nodes (conceitos)
e 26 tipos de link (relagbes). Os conceitos openGALEN
sdo também dispostos em multiplas hierarquias é-um.
Utiliza uma linguagem de légica descritiva chamada
GRAIL (GALEN Representation and Integration Language),
que permite a defini¢ao de classes de forma semelhante a
feita pelo SNOMED CT, mas fornece uma sintaxe mais
rica, como pode ser visto no exemplo do quadro 5, que
descreve a consolidagio da fratura do pescogo do fémur

esquerdo. O modelo GALEN ¢ dividido nos seguintes
componentes:

e uma ontologia de alto nivel, que fornece uma
estrutura geral de categorizagio;

¢ 0 modelo de referéncia comum (CORE), que
contém definigoes reutilizdveis da anatomia, doencas,
procedimentos cirtrgicos, sintomas, etc.;

e extensoes detalhadas de sub-dominios especificos,
como a cirurgia.

Seu propésito €, assim, semelhante a0 do SNOMED
CT, mas jamais alcancou seu escopo e granularidade. O
openGALEN, no entanto, pode ser considerado pioneiro
na utilizacdo da légica formal nas terminologias biomé-
dicas. Seu exemplo mais importante de utilizagio foi
o desenvolvimento da classificacio de procedimentos
médicos CCAM (Trombert-Paviot 2000).

openGalen: "Open fbation of a fracture of the neck of the left fenun™

(‘Sugcd’mcas’ V\hch
(performance which
isEnactmentOf (‘SurgicalFbdng’ which

hasSpecificLocation (Collum which
isSpecificSolidDivisionOf (Femur which

actsSpecificallyOn (PathologicalBodyS tructure which <
involves Bone
hasUniqueAssociatedProcess FrachxingProcess

hasLeftRightSelector leftSelection))>))))

MAIN fixing
ACTS_ON frachwe
HAS_LOCATION neck of long bone
IS_PART_OF ferur
HAS_LATERALITY left
HAS_APPROACH open

Quadro 5 - Registro detalhado do openGALEN, definindo um tipo de consolidagao de
fratura. Esquerda: Representacdo do tipo l6gica descritiva (sintaxe GRAIL). Direita: sintaxe
préxima ao usuario, desenvolvida para facilitar a definicdo de conceitos de cirurgia.
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Foundational Model of Anatomy

O Foundational Model of Anatomy (FMA) (FMA 2008)
¢ uma ontologia biomédica que fornece conhecimento de-
claratério sobre a estrutura microscopica do corpo huma-
no. Foi originalmente desenvolvido para descrever imagens
anatomicas para fins didaticos. Assim como o GO, os nodes
sao dispostos em duas hierarquias, a Anatomy Taxanomy,
que ¢ uma monohierarquia é-um, e a multihierarquica Part-
Whole Network, que emprega parte-de como uma relagio de
hierarquizacio. Atributos adicionais sio identificadores,
sinonimos, e relacoes adicionais (por exemplo, ten-dimen-
sdo, tem-massa, adjacente_a etc.). O FMA é representado no
formalismo de estrutura, que faz suposigdes ontologicas
menos rigidas e, portanto, s6 pode ser traduzido de forma
incompleta para a Logica Descritiva.

Os nodes no FMA siao denominados de classes ou
tipos, 0 que ampara seu comprometimento com entida-

des do mundo real, ao invés de com os significados de
termos. Entretanto, o FMA explicitamente declara que
suas classes abrangem entidades anatémicas padrio, como
num atlas anatémico, o que resulta na descricio de um
corpo humano ideal, sem nenhuma deficiéncia, alteracio
anatomica ou malformagao. Isto causa, algumas vezes,
inconsisténcias, como aquela com o axioma da FMA,
que declara que “O trato gastrointestinal inferior tem-parte
Apéndice”. Ha, claramente, um conflito com situacoes
clinicas freqtientes.

O quadro 6 mostra a classe Concha Nasal Inferior
Direita, e declara que ela é parte do Crdnio, que é, por
sua vez, parte do Esqueleto, e assim por diante. Outro
registro a define como um subtipo de Concha Nasal
Inferior, que é um Orga’o Osseo, que é um subtipo de
muitas outras classes, incluindo a classe mais geral,

Entidade Anatomica.

FMA: ‘Right Inferior Nasal Concha™
Musculoskeletal system Anatomical entity
Skeletal system Physical anatomical entity
Axial skeletal system Anatomical structure
Skeleton (in vivo) Organ
Shall Cavitated organ
Viscerocranium Organ with cavitated organ parts
Imegular bone
inferior nasal concha

Quadro 6 - Definicao do Foundational Model of Anatomy para Concha Nasal Inferior Direita.

Esforcos para reunir diferentes fontes
de conhecimento biomédico

Fundamentos

Esforgos consideraveis foram investidos, por um
lado, no alinhamento das terminologias e ontologias
biomédicas, - numerosas e, em grande parte, sobrepostas
—e, por outro, na prevencio da proliferacio desordenada
das OTBMs, através do estabelecimento de principios
para o desenvolvimento coordenado de recursos inte-
roperaveis. Descreveremos o Unified Medical Language
System (UMLS) e o OBO (Open Biological Ontologies)
Foundry. Enquanto o UMLS ¢ um exemplo da primeira
estratégia, o OBO adota a segunda abordagem.

Metatesauro do Unified Medical Lan-
guage System UMLS

O Metatesauro do Unified Medical Language System
(UMLS) constitui a mais rica fonte de terminologias, te-
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sauros, sistemas de classificacio, e ontologias biomédicas
(Nelson 2006, UMLS 2008). Foi criado em 1986 pela
U.S. National Library of Medicine (NLM), com o propésito
de integrar informacoes de diversas fontes terminoldgicas
incompativeis. O UMLS atualmente cobre 2 milhées de
nomes para aproximadamente 1 milhao de conceitos bio-
médicos para mais de 120 OTBMs, bem como 12 milhées
de relagoes entre esses conceitos (Bodenreider 2004).
Exceto pelo openGalen, todos os sistemas mencionados
acima estao incluidos no Metatesauro UMLS, assim como
muitos outros, cobrindo organismos, medicamentos, subs-
tancias quimicas, dispositivos, procedimentos, etc.

Além de facilitar o acesso transparente as fontes
(através do fornecimento de arquivos nao-processados
e servigos online), a principal realizagdo do Metatesauro
UMLS baseia-se, essencialmente, em dois recursos:

e cada node da fonte OTBM é mapeado em retros-
pecto em um conceito de Metatesauro, cada um com seu
identificador tnico, denominado CUI (Concept Unique
Identifier). Tais mapeamentos sao periodicamente atuali-
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zados manualmente. Permitem que seja feita uma ponte
entre OTBMs de diferentes fontes. Conseqiientemente,
os links entre nodes das fontes sio mapeados para links
entre CUIs, denominados relagbes seménticas. Os apli-
cativos que os utilizam podem, assim, beneficiar-se das
ligacoes entre conceitos de ambos os lados;

e cada conceito do Metatesauro ¢ categorizado por,
no minimo, um tipo semantico da UMLS Semantic Network,
um conceito global de toda a area biomédica (McCray
2003). Uma arvore de 135 tipos semanticos, ligados por
relagbes é-um, forma o suporte principal desta Semantic
Network. Além disso, a rede inclui uma hierarquia de 53
relagoes associativas (por exemplo, localizagdo-de, trata), que
sdo utilizadas para formar 612 trios (por exemplo, Tecido,
Procedimento de Diagndstico, etc.), dos quais 6.252 trios adi-
cionais podem ser inferidos. Esses trios sdo interpretados
como restrigoes drea/abrangéncia das relagoes.

Open Biomedical Ontologies (OBO) Foundry

Criada em 2003, a plataforma OBO, Open Biomedical
Ontologies (OBO 2008), evoluiu como uma biblioteca
de ontologias biomédicas online, de dominio publico.
A partir disso, a iniciativa OBO Foundry desenvolveu
um conjunto de principios compartilhados que regulam
o desenvolvimento de ontologias biomédicas (Smith
2007). A cobertura da OBO Foundry compreende diversas
ontologias anatdomicas (incluindo o FMA), o Gene Onto-
logy, bem como ontologias especializadas de bioquimica
(ChEBI), fenétipos (PATO), seqiiéncias (SO), e técnicas
de investigacdo (OBI). Atualmente, mais de 50 ontologias
estdo na lista de candidatas 8 OBO Foundry.

A OBO Foundry dissemina duas linguagens represen-
tativas. Além do OWL-DL, ha um formato patenteado
(OBO-EDIT 2009), onde a maior parte das ontologias
OBO esta codificada.

Assim como na Gene Ontology, os nodes das onto-
logias OBO denotam classes de entidades do mundo
real. Os links entre essas classes sdo interpretados como
links quantificados existencialmente. Por exemplo, A
parte_de B significa que toda ocorréncia de A é parte de
alguma ocorréncia de B (mas nao vice-versa). As princi-
pais relagées da OBO (é_um, parte_de, parte_integral_de,
parte_especifica_de, localizado_em, contido_em, adjacente_a,
transformagdo_de, deriva_de, precedido_por, tem_participante,
tem_agente, ocorréncia_de) foram dotadas de definigoes
formais consistentes e inequivocas.

Discussao

Descrevemos uma amostra de OTBMs, que parcial-
mente representa a variedade de padrdes semanticos da
Biologia e Medicina. Nosso propdsito foi dar aos leitores
uma visao geral dos significativos esforcos que vém sendo
feitos para descrever termos e as entidades que denotam,
de forma a dar apoio a buscas e ao processamento inte-
ligente de dados e conhecimento, em aplicacoes gerais
e especificas. Além disso, apresentamos tais esforcos
em ordem crescente de expressividade. Dois aspectos
diretamente ligados a expressividade sio escalonamento
e cobertura, uma vez que OTBMs codificadas em forma-

lismos expressivos devem ser empregadas em dreas mais
restritas, enquanto que tal restricdo nio € relevante no
caso das terminologias informais.

Embora teoricamente pareca simples distinguirmos
terminologias das ontologias formais, na pratica a distingao
¢ menos clara. A idéia central é que as terminologias sao
muito mais relacionadas & organizagio de termos das areas
(j& que uma enorme quantidade de termos forma a base
de qualquer subarea da Biomedicina) — enquanto as onto-
logias dao uma descrigdo mais precisa, baseada em légica
formal, e tio independente quanto possivel da linguagem
humana. Um exemplo tipico disto ¢ SNOMED CT. Seus
predecessores tém raizes em uma nomenclatura compo-
sicional padronizada (SNOMED Int.), e em um sistema
de codificagao clinica (NHS Clinical Terms, versio 3), mas
sua atual reestruturagio esta sendo cada vez mais guiada
por principios ontolégicos. Por outro lado, OTBMs como o
CID e MeSH podem ser considerados mais estabelecidos,
ja que casos importantes e globalmente bem-sucedidos
existem ha décadas. O CID tem, ainda, um histérico mais
antigo e uma disseminagao maior, devido & sua arquitetura
simples e & necessidade precoce de estatisticas de satide ou
doenga. Endossado pela OMS e por entidades nacionais,
seus objetivos tem incluido cada vez mais a epidemiologia
clinica, a administracio da sadde, a garantia de qualidade
e o faturamento em diversos paises, incluindo o Brasil. O
MeSH, por outro lado, tem uma estrutura multi-hierarqui-
ca complexa, especificamente projetada para buscas dentro
de colecoes de textos biomédicos.

Pode-se observar uma tendéncia clara, que ¢ a ado-
¢do crescente das linguagens e formalismos da Semantic
Web, especialmente a linguagem ontolégica OWL e seu
subgrupo OWL-DL, sendo a tGltima adaptada as necessi-
dades do raciocinio eletronico. As principais vantagens de
se utilizar maquinario de inferéncia como aquele disponi-
vel para a l6gica descritiva sio poder verificar os vinculos
dos axiomas contidos na ontologia, dar suporte a buscas
que demandam conhecimento, calcular as equivaléncias
semanticas de expressoes semanticamente diferentes, e
desambiguar as expressoes da linguagem natural. Embo-
ra os classificadores atualmente disponiveis enfrentem
problemas de escalabilidade com formalismos mais
expressivos (e, desta forma, mais interessantes), o fato
de que padroes como a légica descritiva e o OWL exis-
tem compensa as aplicagdes que exigem conhecimento
profundo de um pequeno nimero de sub-campos. Como
pode ser visto na secdo anterior, muitas das OTBMs apre-
sentadas envidaram esforcos no sentido de mudar de seu
formato original para a légica descritiva. O SNOMED
era uma terminologia pura, no passado; o FMA ja mudou
parcialmente de frames para OWL, e ha uma tendéncia
de que as ontologias OBO adotem OWL-DL, embora um
formato patenteado tenha sido desenvolvido no passado,
e ainda seja utilizado em grande escala. Curiosamente
o openGALEN foi concebido, desde o inicio, para uti-
lizar uma linguagem baseada em légica, semelhante a
DL. Assim, ele pode se orgulhar de ter sido o primeiro
a axiomatizar uma quantidade significativa de termos
médicos, e as ligbes aprendidas sdo de grande valor para
a engenharia da ontologia biomédica até hoje.
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A enorme quantidade de OTBMs que descrevem
areas parcialmente sobrepostas para casos de utilizacao
semelhantes ou diferentes baseados em formalismos,
filosofias e suposicoes (tacitas) diferentes foi identifica-
da como sendo um problema ja nos anos 1980. Desde
entao, grandes esforgos foram investidos no Metatesauro
UMLS, através do qual um ndmero cada vez maior de
fontes heterogéneas é anualmente intermapeado e cate-
gorizado. Devemos, entretanto, chamar a atencao para
duas restri¢oes. Primeiro, o mapeamento nio pode ser
mais expressivo que a OTBM de fonte menos expressiva,
e, segundo, a serventia do UMLS para aplicagbes praticas

¢é obstruida pelo fato de que muitas das suas fontes estao
sujeitas a licenciamento individual.

Em contrapartida, as fontes OBO sao completamen-
te de dominio puablico, e podem ser acessadas por todos.
Isto, a0 menos parcialmente, explica seu sucesso e o alto
nivel de conhecimento bioldgico sendo investido em sua
construcao e manutencao.

O quadro 7 resume algumas caracteristicas princi-
pais das OTBMs descritas e dos esforcos nesse sentido,
demonstrando seu escopo, cobertura, volume, formalis-
mo e utilizagoes.

. Ndmero N
Nome Escopo Formalismo de Nodes Aplicacdo URL
e o Aproxima- Satde, Estatistica, Epide-
Classificagao, iologi ho.int/classifi
CID Doencas estritamente damente miologia www.who.int/classifica-
éoum 13.000 Relatérios da Satude tions/apps/icd/
classes Faturamento
Medicina, Enferma- Termmolc.)gy Indexacao, artigos de 4.800
gem, Odontologia Semantic 24767 das principai blicacs
Medicina Veterinaria, Networks ) ‘as p 1.nc pais publicacoes
MESH . (2008) biomédicas do mundo para www.pubmed.gov
Sistemas de (Redes de
oA . 1 . termos a base de dados MEDLINE/
Assisténcia Médica | Semantica da
A PR . . PubMED®
Ciéncias pré-clinicas | Terminologia)
Tudo codificado no . 311.000 Inforr,na.lc;ao sobre 0 h%StOI’l-
o . Légica Des- .| comédico de um paciente, g
SNOMED | registro eletronico de o conceitos www.ihtsdo.org
, critiva doengas, e resultados labo-
saade (2008) ..
ratoriais.
Companenes e
GO , TUNG OBO/OWL termos | Pesquisa de genes, proteinas -geneontology.org
leculares, processos
R (2008)
biol6gicos
Registros eletronicos de
Lincuagem assisténcia médica, interfa-
Anatomia, acoes g 8 L. . ces de usuério, sistemas de
s do tipo Légi- | Mais de SR
GALEN cirtrgicas, doencas, L suporte a decisao, sistemas www.opengalen.org
P 1 ca Descritiva 10.000 .
assisténcia médica GRAIL de acesso ao conhecimento,
processamento de linguagem
natural
Frames e < . http://sig.biostr.wa-
FMA Contetido anatéomico | (parcialmen- leags(;g Eduﬁ%ﬁ’égi’?msa shington.edu/projects/
te) OWL fm/AboutFM.html
Bioinformética e Bio- OBO/OWL/ 60 UUE Zeig?lecrzr;ﬁrfiefri)f;cll?no
OBO . OBO_XML/ . . . www.obofoundry.org
logia Molecular ontologias | para interoperar projetos
RDF PPN
biomédicos
Mais de 1 Literatura cientifica, di-
Conceitos biomédicos Semantic s retrizes, e dados de satde http: //www.nlm.nih.
UMLS . N milhdo de s
e relacionados a saude Networks conceitos publica, processamento de gov/research/umls/
linguagem natural

Quadro 7 - OTBMs, OBO, UMLS e algumas de suas caracteristicas principais.
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Desafios e questoes em aberto

A informatica biomédica estd entrando em uma
nova era. Além dos algoritmos empregados na pesquisa
genética, as ontologias sio consideradas, cada vez mais,
o assunto do momento. J4 existe uma comunidade ativa
pesquisando e se beneficiando da interoperabilidade
semantica através das ontologias, uma vez que estas sio
cada vez mais utilizadas para o apontamento de dados
de pesquisas sobre Biologia Molecular e Gendmica. Os
vocabularios reutilizaveis emergentes demonstram ser
ateis na descricio de dados biomédicos de um ntimero
cada vez maior de tipos de aplicagio. A captura precisa
de conhecimento biolégico num meio computacional
permite a criacdo de sistemas capazes de cumprir exi-
géncias severas, como as de bi6logos, pesquisadores
da drea médica, e médicos: ficil acesso a textos e bases
de dados que contém dados, informagio e sentencas
detalhados; raciocinio estavel e completo; rapido de-
senvolvimento de sistemas de suporte de decisido para
diversos tipos de utilizagdo, etc. Entretanto, alguns
desafios tém de ser superados para que o campo atinja
sua maturidade.

O primeiro é relacionado a modelagem. Os aspectos
sutis que tém de ser descritos em ontologias biomédicas
geralmente exigem a utilizagdo de ontologias e técnicas
de avaliacio de ontologias de primeira linha (Guarino
2000). Do contrério, o raciocinio resultante pode ser
falho. Um exemplo simbdlico pode ser percebido nas
relagdes entre as classes principais Objeto fisico e Quan-
tidade de matéria. A famosa ontologia WordNet (Miller
1995), utilizada pelos pesquisadores da informatica,
especialmente da area de Processamento de Linguagem
Natural, diz que Objeto Fisico é-uma Quantidade de Matéria.
Por outro lado, a Pangloss, uma extensa ontologia utilizada
principalmente para tradugdo entre linguagens, descreve
duas classes de forma contraria, sendo a Quantidade de
Matéria uma superclasse de Objeto Fisico. De fato, (Guari-
no & Welty 2000) afirmam que ambas as interpretagoes
estao erradas: Toda ocorréncia de Objeto Fisico é constituida
de uma ou mais ocorréncias de Quantidade de Matéria. Nao
existe, entretanto, relacdo de superclasse, o que pode ser
facilmente percebido pela analise de meta-propriedades,
como unidade, rigidez, ou identidade. Essa inexatidao
também ocorre na drea Biomédica: uma versao anterior
do Gene Ontology incluia o axioma Célula tem-parte Axonio.
Num exame mais préximo, esta defini¢ao levou a am-
bigiiidades e especificagoes deficientes, uma vez que ha
células sem axOnios, e axdnios sem células no minimo
desempenham fungoes laboratoriais (Schulz 2004).
Esses dois exemplos enfatizam a necessidade de existir
maior formalidade e riqueza semintica nas ontologias
biomédicas.

Outra questdo fundamental, que também pode ser
percebida no primeiro exemplo, ¢ a da integragio. Con-
forme cresce o nimero de ontologias biomédicas, muitas
aplicagdes precisam empregar mais de uma ontologia,
o que leva a uma série de conseqiiéncias significativas.
Inegavelmente, este ndo é um problema apenas da Bio-
medicina; os principais obstaculos para a reutilizagao

de conhecimento na Ciéncia Computacional vém da
heterogeneidade do conhecimento. O conhecimento é,
naturalmente, diverso em suas muitas caracteristicas: for-
ma, expressio, formalismos da representacio, linguagem,
sintaxe, contetdo, significado, principios de modelagem,
praticas e padrdes, pontos de vista, perspectivas, utiliza-
¢ao, granularidade, terminologia, premissas; isto para nio
mencionar que as fusoes de alguns deles podem ser de
dificil raciocinio, do ponto de vista dos recursos compu-
tacionais. Embora as ontologias (no sentido mais estrito,
ou seja, sentencas a respeito do que € sempre verdadeiro
e inequivocamente aceito) s6 cubram um segmento bem
definido do que é normalmente compreendido como
representacio de conhecimento, essas variedades sem-
pre terdo impacto sobre decisdes cruciais a respeito de
estruturacio, e gerardo questoes sutis para as aplicacoes
ontoldgicas. Lidar com a heterogeneidade tornou-se um
problema recorrente e desafiador da pesquisa no campo
da ontologia, e, por outro lado, também uma boa fonte
de utilizagdo ontoldgica; por exemplo, em problemas
como a integragio de informagées de ontologias hetero-
géneas, como, por exemplo, em buscas por hotéis, cuja
descri¢do é feita de forma diferente em cada um dos
muitos sistemas.

2

Granularidade é um problema especifico que
também tem grande impacto sobre a integracio de
ontologias biomédicas (Schulz 2009). Ha esperanca de
que as pesquisas médicas e biolégicas unam as ontolo-
gias nos niveis celular, anatémico, medicamentoso, etc.
Tais comunidades podem necessitar de granularidades
diferentes, ou mesmo de visoes diferentes da mesma
ontologia. Outro desafio relacionado a integracao ¢
como lidar com ontologias biomédicas j existentes que
contém informacoes sobrepostas, e oferecem pontos de
vista diferentes a respeito de certa subdrea, ou abrangem
diferentes areas.

Vérias pesquisas estdo sendo feitas no sentido de
possibilitar a integracdo de ontologias. H4 um breve
resumo da descrigdo dessas pesquisas em (Freitas et al.
2007), e uma cobertura mais profunda em (Stuckens-
chmidt et al. 2000).

O processamento de texto ¢ certamente uma das
principais aplicagdes reais das ontologias biomédicas.
Um caso muito popular é a designagio automatica de
termos MeSH para as consultas de usuarios no Pub-
Med. Outro € a extracido automatizada de informacoes
relacionadas a genes individuais ou proteinas dos textos
cientificos. O registro eletronico de satide e a plataforma
do consumidor também constituem um vasto campo
para o processamento de texto e conhecimento. Para
lidar com esse assunto, os sistemas podem basear-se
em sistemas de extragdo de informagdes e mineracio
de texto (Muslea 1999, Ananiadou 2006). Muitas
questoes, no entanto, permanecem sem resposta, € a
combinagdo de metodologias de analise de texto de
alta qualidade com ontologias altamente expressivas
e bem padronizadas constitui um desafio permanente
para a pesquisa.
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