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Introduzione

Il contesto

Ampia presenza di terminologie mediche settoriali e sistemi di
codifica medica
Tecnologie di Web Semantico per:

formalizzare ed integrare terminologie mediche esistenti
creare nuove ontologie mediche
facilitare il reperimento e la gestione dei dati sanitari in cartelle cliniche
elettroniche
facilitare la distribuzione di conoscenza biomedica sul web

Dati sanitari accessibili direttamente dal web
Ruolo di primo piano per pazienti e cittadini:

Accesso diretto alla propria cartella clinica personale
Ricerca di informazioni mediche online
Consultazioni di sistemi sanitari per il supporto alle decisioni
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Introduzione

Il contesto

Ampia presenza di terminologie mediche settoriali e sistemi di
codifica medica

Nome Organizzazione Obiettivo
ICPC2 WONCA Codifica RFE nelle cure primarie
ICD10 WHO Codifica diagnosi e malattie
MeSH Thesaurus US-NLM Indicizza letteratura biomedica
UMLS US-NLM Recupera e integra informazioni mediche
SNOMED IHTSDO Indicizza l’intero vocabolario medico
LOINC REGENSTRIEF INST. Codifica esami diagnostici e test lab.

Tecnologie di Web Semantico per:
formalizzare ed integrare terminologie mediche esistenti
creare nuove ontologie mediche
facilitare il reperimento e la gestione dei dati sanitari in cartelle cliniche
elettroniche
facilitare la distribuzione di conoscenza biomedica sul web
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Ontologie biomediche

Perchè le ontologie mediche?

Enorme quantita di dati da gestire memorizzati in diversi database
Problema di interoperabilità

Uso di tecnologie diverse e incompatibili per l’integrazione

Benefici considerevoli per l’integrazione di informazioni

Ragionamento automatico su informazioni medico-sanitarie

Ricerca, reperimento e condivisione di dati da diversi sistemi sanitari
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Ontologie biomediche

Tipi di ontologie biomediche

Ontologie top-level
Concetti molto generali o comune senso di conoscenza (indipendenti
dal dominio)

Ontologie di domino
Vocabolario relativo ad un generico dominio (terapie, processi medici,
cellule, geni)

Ontologie basate sulla terminologia
livello piu’ basso di formalizzazione che prende in considerazione solo i
termini del dominio
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Ontologie biomediche

Esempi di ontologie biomediche

FMA (Foundational Model of Anatomy) (70K classi, 2M di relazioni, Protégé

frames, disponibile in OWL)

National Cancer Institute’s Thesaurus (80K classi in OWL)

SNOMED CT 308.000 concetti, 951.000 relazioni

Gene Ontology (20K classi in formato OBO)

UMLS (Unified Medical Language System) 10M di nomi, 2.2M di concettil, 10M

di relazioni
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Approcci di formalizzazione ontologica

Formalizzazione in RDF

I termini medici e le relazioni tra loro sono rappresentati da triple RDF

<SNOMEDCT:37796009> <hasLabel> “Migraine” .

<MeSH:D008881> <hasConcept> <MeSH:M0013864> .

Utile per l’integrazione semantica di terminologie mediche poco espressive
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Approcci di formalizzazione ontologica

MeSH OWL

Integrato nel progetto francese CISMeF (Catalogue and Index of

French-speaking Medical Sites)

Conversione automatica di MeSh (v. 2003, 22,000 descrittori, 84
qualificatori) in OWL-DL
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Approcci di formalizzazione ontologica

MeSH OWL

Utilizzo di Protégé + Racer, Java e query SQL

Approccio Top-Down: dalla superclasse alle specialità, dai descrittori
alle risorse, qualificatori modellati separatamente

Relazioni is-a e part-of

Restrizioni per l’associazione corretta di qualificatori ai descrittori
MeSH

Classi OWL-DL dell’ontologia: specialità, descrittori, qualificatori e
risorse

Individui: rappresentati da ciascuna risorsa indicizzata in MeSH
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Approcci di formalizzazione ontologica

Ontologia ICD11

Processo di revisione della Classificazione Internazionale delle Malattie
promosso da OMS e Stanford University

ICD-11 come prima versione ontologica

Sviluppata collaborativamente dai membri della comunità
internazionale

Utilizzo di linguaggi del Web Semantico (OWL 2.0/RDF) e tools come
iCAT e BioPortal

Pubblicazione nel 2015
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Il caso ICPC2-ICD10

Il caso ICPC2-ICD10

Codifica in OWL dei Sistemi ICPC2 e ICD10 e dei loro mapping clinici

Applicando tecnologie e tools di Web Semantico:
Linguaggi formali

Ontology Web Language (OWL)
SPARQL

Tools: Protégé editor, Pellet Reasoner
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Il caso ICPC2-ICD10 Ontologia ICPC2

La struttura ICPC2

Usato dai medici di base per codificare i motivi dell’incontro in una
struttura basata su episodi di cura

Componenti RFE distribuite su Capitoli

700 rubriche
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Il caso ICPC2-ICD10 Ontologia ICPC2

ICPC2 in OWL

Uso di OWL come linguaggio di rappresentazione formale

Disgiunzione di classi
Esaustività della classificazione

uso di gruppi speciali di termini quali “Other”, “Unspecified”, “Not
elsewhere classified”

Elena Cardillo Assiterm2011 - Roma May 26, 2011 12 / 20



Il caso ICPC2-ICD10 Ontologia ICPC2

ICPC2 in OWL

Una classe per ogni rubrica ICPC2 categorizzata secondo:
17 classi relative a aree di problema o sistemi corporei
3 classi relative ai motivi dell’incontro (RFE)

Sintomi e disturbi: classi 01-29
Procedure mediche: classi 30-69
Diagnosi e Malattie: classi 70-99
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ICPC2 in OWL

Una classe per ogni rubrica ICPC2 categorizzata secondo:
17 classi relative a aree di problema o sistemi corporei
3 classi relative ai motivi dell’incontro (RFE)

Sintomi e disturbi: classi 01-29
Procedure mediche: classi 30-69
Diagnosi e Malattie: classi 70-99

Disjoint statements (170 in totale)

Datatype properties (8 in totale)
E.g. rdf:label, HasCriterium, IncludesCriteria, ExcludesCriteria,
hasICD10Correspondence, hasItalianLabel.

Object properties (7 in total)
E.g. TakesIntoAccount, IsRelatedToTheProblemArea.
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Il caso ICPC2-ICD10 Ontologia ICPC2

ICPC2 in OWL

Some axioms

Example

A08 (Swelling) is a symptom related to an unspecified body system or
problem area (Chapter A - General)

∃isRelatedToTheProblemArea.Unspeci f iedarea A u

∀isRelatedToTheProblemArea.Unspeci f iedarea A
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Il caso ICPC2-ICD10 Ontologia ICPC2

ICPC2 in OWL

Some axioms

Example

A diagnosis of Measles A71, involves the symptoms S07 (Rash
Generalized), A03 (Fever), and the diagnosis A76 (Viral Exantem)

∃TakesIntoAccount.S 07 u ∃TakesIntoAccount.A76 u

∃TakesIntoAccount.A03
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Il caso ICPC2-ICD10 Ontologia ICPC2

ICPC2 in OWL

Some axioms

Example

Chapter Skin:

Concepts S12 (Insect bite/sting) and S09 (Infected finger/toe) both
classified as symptoms and diseases in ICPC2

Axiom to maintain consistency:

S ymptomAndComplaint u ¬(∃isRelatedToTheProblemArea.S kin S )
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ICPC2 in OWL
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ICPC2 in OWL

Ontologia ICPC2 in Protégé
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Il caso ICPC2-ICD10 Ontologia ICD10

La struttura ICD10

Classificazione multiassiale per la collezione e l’analisi statistica di cause
di morbidità e mortalità

21 Capitoli
14.000 termini
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Il caso ICPC2-ICD10 Ontologia ICD10

ICD10 in OWL

Disgiunzione tra classi

Relazioni di sussunzione

Datatype annotations per labels descrizioni e termini di esclusione

Popolamento automatico delle classi dall’ ICD10 XML (ClaML)
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ICD10 in OWL
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Il caso ICPC2-ICD10 Ontologia ICD10

Mapping ICPC2-ICD10

Insufficiente granularità dell’ICPC2 per documentare tutti i tipi di
diagnosi/malattie:

ICPC2 n ≈ 500 Sintomi e diagnosi/malattie
ICD10 n ≈ 13, 600 Sintomi e diagnosi/malattie

ICPC2 supporta il mapping a ICD10

Tipi di mappings
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Insufficiente granularità dell’ICPC2 per documentare tutti i tipi di
diagnosi/malattie:

ICPC2 n ≈ 500 Sintomi e diagnosi/malattie
ICD10 n ≈ 13, 600 Sintomi e diagnosi/malattie

ICPC2 supporta il mapping a ICD10

Tipi di mappings

1 Mapping 1 a 1
2 Mapping m a n
3 Mapping 1 a n

Elena Cardillo Assiterm2011 - Roma May 26, 2011 15 / 20



Il caso ICPC2-ICD10 Ontologia ICD10

Mapping ICPC2-ICD10
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Il caso ICPC2-ICD10 Ontologia dei mappings

Ontologia dei mapping

Mapping definito come M =< e, e′, r > dove:
e, e′ = entità appartenenti a differenti rappresentazioni (classi ICPC2 e ICD10)

r = relazioni asserite dai mapping (rdfs:subClassOf e owl:equivalentClass)

Mapping espressi con 3,698 assiomi di sussunzione
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Ontologia dei mapping

Mapping definito come M =< e, e′, r > dove:
e, e′ = entità appartenenti a differenti rappresentazioni (classi ICPC2 e ICD10)

r = relazioni asserite dai mapping (rdfs:subClassOf e owl:equivalentClass)

Mapping espressi con 3,698 assiomi di sussunzione

I.e. Family Planning male, other and Male Contraception, other classified into one of these

3 ICD10 categories:

General Counselling and advice on contraception, Contraceptive Management, or

Contraceptive Management, unspecified
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Risultati

Risultati

Metriche ontologiche

Metriche Ontologia ICPC2 Ontologia ICD10 Ontologia Mappings
OWL classes 758 14,502 4,041
Datatype properties 8 2 0
Object properties 7 0 0
Subclass axioms 2536 14,501 3,698
Disjointness axioms 170 53,639 0
Hidden CGI 0 0 317
Entity annotation axioms 3,662 14,523 0
DL expressivity ALC(D) ALC ALU
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Risultati

Valutazione

Valutazione dell’accuratezza dei mapping usando la relazione di
equivalenza

equivalenza tra una classe ICPC2 e la disgiunzione delle classi
ICD10 ad essa corrispondenti:

Example

X70 (Sifilide Femminile) mappato alle classi ICD10 A50 (Sifilide
congenita), A51 (sifilide prematura), A52 (sifilide matura), A53 (altra o non
specificata sifilide), e A75 (sifilide non venerea) rappresentato come:

X70 ≡ A50 t A51 t A52 t A53 t A75

686 mappings e 423 inconsistenze!
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Conclusioni

Conclusioni

Formalizzazione ontologica dei sistemi ICPC2 - ICD10 e dei loro
mappings
Analisi logica dei mappings riutilizzando tecnologie di Web Semantico

Tutti i mappings risultano consistenti!

Valutazione della coerenza e correttezza dei mapping usando il
reasoner Pellet
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Conclusioni

Conclusioni

Benefici
Riduzione degli sforzi di aggiornamento dei mappings tra ICPC e ICD

Riutilizzo di tecniche di Mapping Consistency, Debugging, ed
Entailment

Miglioramento del processo di codifica semi-automatica degli episodi
di cura

Facilitazione del processo di integrazione di terminologie e ontologie
mediche
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Conclusioni

Benefici
Riduzione degli sforzi di aggiornamento dei mappings tra ICPC e ICD

Riutilizzo di tecniche di Mapping Consistency, Debugging, ed
Entailment

Miglioramento del processo di codifica semi-automatica degli episodi
di cura

Facilitazione del processo di integrazione di terminologie e ontologie
mediche

Impatto corrente

Condivisione e riutilizzo delle ontologie ICPC2, ICD10 e dei loro mappings

560 downloads in 3 anni
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