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RESUMO

O enorme volume de dados produzido em pesquisa € no curso da atividade médica exige 0 uso de
solucdes baseadas em sistemas informatizados. Uma implementacgéo técnica eficaz desta solucdo exige
gue sistemas possam manipular e interpretar as mensagens trocadas entre sistemas, armazenar registros,
requisitar informagdes contidas no outro sistema, atender a requisicdes de informacdo, dentre outros
Varios usos para a informacao médica. O presente trabalho busca investigar a representacdo de dados
dos pacientes através de modelos de informacdo e ontologias biomédicas para identificar pontos de
ligacdo entre uma metodologia bem fundamentada, como o realismo ontolégico; e uma metodologia
flexivel, como os modelos de informacdo em saude. Por “modelos de informagdo médica” entendem-se
propostas para definicdo consensual de termos, variaveis e tipos de dados, que objetivam permitir que os
dados médicos disponiveis sejam compartilhados entre sistemas diversos; por "ontologias", entende-se a
estrutura de categorias, rigorosamente definida, que espelha a organizacéo pretendida para a informacéo.
O objetivo geral da pesquisa é avaliar a representacdo ontolégica de dados do prontuério, a partir da
estruturagcdo do conhecimento contido em modelos de informag&o médicos. A revisdo de literatura cobriu o
estado da arte sobre padrbes de interoperabilidade em medicina, abordou as ontologias como artefatos de
sistemas informatizados e como disciplina filosofica, além de apresentar aspectos relacionados a
linguagem e a comunicacao. Ao longo da realizacdo da parte empirica foram estudados modelos de
informagédo médica (arquétipos) e fragmentos sentenciais de prontuérios, utilizando o realismo ontolégico
como arcabougo para criar uma representacdo ontolégica de modelos e de afirmagdes sobre pacientes. A
pesquisa foi metodologicamente organizada em 3 etapas: 1) Constru¢do do arcabouco teorico; 2) Analise
ontologica do modelo OpenEHR; 3) Representagdo ontolégica da informagdo meédica. O arcabougo,
baseado na teoria de trés mundos de Karl Popper, reconhece a existéncia de 4 tipos de entidades
representacionais: as entidades de carater ontolégico, as entidades de carater epistemoldgico, os registros
informacionais e os processos de raciocinio. A analise do modelo de arquétipos openEHR demonstrou que
existem limites para a representacdo exclusivamente realista do prontdario médico, mas que esta
representacdo, se conduzida, reduz significativamente a ambiguidade. Conclui-se que a grande maioria
dos fragmentos de informacédo de cunho médico foi representada adequadamente na ontologia. Observou-
se que foi possivel representar e recuperar adequadamente a informacdo médica através de ontologias
representadas em légica descritiva. Concluiu-se ainda que a abordagem ontolégica apresenta limitagoes
praticas que devem ser observadas e tratadas de acordo com a tecnologia utilizada e as necessidades de
uso. Nesse sentido, os problemas mais imediatos detectados se referem ao tratamento de diferentes tipos
de dados por ontologias realistas (por, exemplo, interpretacdes clinicas e qualidade de processos). Foram
encontradas limitagdes inerentes a tecnologia utillizada (implementacfes baseadas em l6gica descritiva) e
mesmo inerentes a maleabilidade de interpretacdo da linguagem natural por seres humanos, que ainda
esta longe de ser imitada por sistemas automatizados.

Palavras-chave: Ontologia, Modelos de Informacdo em Saulde, Registro eletrdbnico em saude,
Epistemologia



ABSTRACT

The huge volume of data produced in the course of research and medical practice requires the use of
computerized systems. Moreover, a technical implementation of these softwares requires effective systems
to "understand" the "semantic meaning" of the messages, store records, ask for specific information, meet
other requests for information, besides being actually useful for a given medical informatics use case. The
present study provides a thorough research on the representation of patient data through information
models and biomedical ontologies, in order to identify linking points between a robust methodology, such
as the ontological realism, and a flexible methodology, such as health information models. The objective of
the research is to evaluate the ontological representation of clinical data, by analyzing the knowledge
structure of clinical health information models. The literature review covered the state of the art of
interoperability standards in medicine, ontologies as artifacts of computer systems and as a philosophical
discipline, language and communication. On the empirical stage, we studied clinical models of medical data
representation (archetypes) and sentential fragments of records, using the ontological realism as a
framework to create a representation of ontological models and statements about patients. The
methodology consisted of three steps: 1) theoretical framework creation, 2) ontological analysis of the
openEHR archetype model; 3) ontological representation of medical information. The framework, based on
the three worlds theory by Karl Popper, recognizes the existence of four types of representational entity:
ontological entities, epistemological entities, informational records and reasoning processes. The openEHR
archetype model analysis demonstrated that there are limits to the exclusive realistic representation of
medical records, but also that this philosophically sound analysis significantly reduces the ambiguity in
representation. Finally, the vast majority of fragments was adequately represented in the ontology. We
were able to represent and retrieve information properly through medical ontologies represented in
description logics. However, there are practical limitations which must be observed and treated in
accordance with the technology used and usage needs. Several difficulties were encountered during the
conversion of clinical data into an ontological representation. The more immediate problems relate to the
treatment of different types of complex data by realist ontologies. We found limitations inherent to the
technology (description logics based implementations) and even the inherent flexibility of natural language
interpretation by humans, which is still far from being mimicked by automated systems.

Keywords: Ontology, Health Information Models, Electronic Health Records, Epistemology
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1 PREFACIO

Escrever sobre um assunto interdisciplinar que envolve ciéncia da informagéo e
saude requer um grande esforco. Ndo s6 requer um novo conjunto de habilidades, mas
também uma nova forma de pensar para olhar os problemas a partir de perspectivas
diferentes. Como consequéncia, esta tese é um trabalho circular, escrita dentro dos ciclos
de aprofundamento da andlise tedrica e aplicagcao pragmatica. Alguns trechos podem conter
argumentos puramente filoséficos, sem aplicacdo pratica clara. Outros podem conter partes
com aplicacdes novas de tecnologias ja conhecidas. No entanto, as partes sé&o
complementares para alcancar o objetivo final, que é organizar informacdes em salde. Este
objetivo ndo foi totalmente alcangcado aqui, mas esperamos ter caminhado a passos

concretos nesse sentido.

Dito isso, cabe destacar que esta tese é um remix de centenas de brilhantes
pesquisas anteriores em ciéncia da informacao, inteligéncia artificial, ontologia aplicada,
filosofia e informética em salde. Agradecemos aos pesquisadores que contribuiram para o
desenvolvimento destes campos diversos. Mais do que uma mudanga paradigmatica
kuhniana, procuramos encontrar um meio termo de pacifica co-existéncia de dois
paradigmas em informatica em salde: uma compartilhada por ontologistas formais e outra
compartilhada por desenvolvedores de terminologias e padrdes em informatica em saudde.

Estamos confiantes de que o melhor desses dois mundos pode ser alcancado.
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2 INTRODUCAO

Informagdes estruturadas no registro eletronico em saldde (RES) ' sdo um
componente essencial no desenvolvimento de aplicagbes compartilhadas entre profissionais
de saude. Tal estruturacdo permite a troca de informacdes entre diferentes sistemas
automatizados e a comunicagao entre profissionais, mantendo o significado original do
registro. Os registros estruturados sdo também essenciais para o desenvolvimento de
aplicacdes cujo objetivo € manipular dados em ambientes heterogéneos, ou seja, sem
definicdo clara e consensual do significado destes dados em diferentes sistemas. Tais
situagbes sdo comuns atualmente, em funcdo da diversidade de formas em que a
informacg&o médica € utilizada. Para ilustrar esse fato, cabe mencionar algumas situagoes:
registro e posterior uso em pesquisa cientifica; comunicacdo entre profissionais no
atendimento ao paciente; registro e reuso da informacdo sobre um paciente por outros

profissionais, em outros locais, em outros periodos; gerenciamento de instituicdes de saude.

O enorme volume de dados produzido em pesquisa e no curso da atividade médica,
exige 0 uso de solugbes baseadas em sistemas informatizados. Além disso, uma
implementacdo técnica eficaz desta solugdo exige que sistemas possam manipular e
interpretar as mensagens entre sistemas, armazenem registros, requisitem informacdes
contidas no outro sistema, atendam a requisi¢cdes de informacao, dentre outros varios usos
mencionados acima para a informagcdo médica. Os termos “seméantica” e “significado” sédo
passiveis de interpretacdes diversas e, no contexto desse trabalho, sao utilizados conforme
a acepcdo descrita em Almeida, Souza e Fonseca (2011b), descritos na se¢cdo 3.3. No
presente trabalho, prop6em-se investigar as possibilidades de representacdo de
informagBes médicas, no contexto de heterogeneidade descrito, considerando-se ainda os
diversos tipos de agentes envolvidos — sistemas criados para diferentes fins e profissionais
com formaclGes e objetivos diversos. Aborda-se a questdo a partir de propostas, aqui
consideradas complementares, para compartilhamento de informacfes: os modelos de
informacdo médicos e as ontologias. No restante dessa secdo, examinam-se brevemente

essas duas propostas.

! Reservamos o termo RES para os sistemas informatizados de representacdo médica e o termo
prontuario médico para as representacdes feitas em papel
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Por “modelos de informagdo médica” entendem-se propostas para definicdo
consensual de termos, variaveis e tipos de dados, com o objetivo de permitir que os dados
médicos disponiveis sejam compartilhados entre sistemas diversos. Esta definicdo conjunta
gque resulta em um modelo é, na maioria das vezes, orientada por casos de uso reais e de
necessidades praticas de informac&o. E comum nesses modelos, por exemplo, a existéncia
de campos padronizados para itens necessarios a cadastros administrativos, como “nome” e
“data de nascimento”; e itens utilizados para controle por computadores, como o “id” (um

tipo de identificador).

O escopo dos modelos é modificado de acordo com as necessidades de sistemas e,
atualmente, as principais utilizagbes dos modelos dizem respeito a definicdo de dados do
prontuario de forma detalhada. A escolha dos termos é feita através de instituicbes que
congregam 0s agentes interessados no compartilhamento das informagfes, usualmente
representantes do governo, da academia, de empresas e instituicdes de saude. A principal
vantagem dos modelos é exatamente a criagdo do consenso orientada a pratica, uma vez
que o modelo, apés definido, é publicado e disseminado para uso. Dentre os diversos
modelos existentes, cabe citar os trés principais, assim caracterizados por sua abrangéncia
de adogéo: o HL7 v3 RIM (Reference Information Model) e o OpenEHR (Open Eletronic
Health Record) e a ISO/CEN 13606 standard.

Apesar da utilidade dos modelos de informacdo médica, diversos problemas surgem
na obtencdo de consenso necessario para a definicdo de termos e variaveis. Smith e
Ceusters (2006), por exemplo, apontam algumas questdes no ambito do HL7 v3 RIM, como
problemas de implementacdo e uso, usabilidade restrita a dominios de especialistas,
limitagcdo de escopo, deficiéncia na documentacgéo, dificuldade na aprendizagem e influéncia
de marketing. Outros trabalhos apontam a grande complexidade e custo de implementacao
do HL7 v3 (NEHTA, 2006), a inerente ambiguidade do padrdo — resultante do processo
democratico de criacdo (SCHADOW et al., 2006) — e problemas de modelagem que surgem
ao se conectarem fluxo de trabalho e conhecimento de dominio médico em um mesmo
modelo de informag&o (DE ROQS, 2007).

No escopo do presente trabalho, a limitacdo mais importante € a ambiguidade

inerente as definicbes das variaveis, pela dificuldade que ela traz para comunicacdo no
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ambito das praticas médicas. Por exemplo, a documentacédo do RIM (HL7, 2010) descreve a
classe “Acts” como “uma colegéo de classes relacionadas a agdes e eventos que constituem

»2

servicos de atencao a saude™, e a classe “Act” (pertencente a “Acts”) como um “registro de

algo que esta sendo feito, foi feito, pode ser feito, ou é planejado ou solicitado a ser feito®".
Nesse exemplo, percebem-se pelo menos duas fontes importantes de ambiglidade: 1) a
relacdo entre “Acts” e “Act” ndo € explicitamente definida, e ndo € intuitivo a priori se todos
os “Acts” sdo um “Act”; 2) a definicdo de “Act” € ambigua, pois se refere ao registro e ndo ao
ato em si (SMITH; CEUSTERS, 2006). Outro modelo de informacéo utilizado no dominio da
hematologia, o ISBT-128 Standard, proporciona outro exemplo de ambiguidade (ALMEIDA
et al., 2011a): membros da classe “blood components” podem ter modificadores, como
“deglycerolized” e “deglycerolized rejuvenate”. O modificador “deglycerolized” é definido
como “a remocéo de glycerol por lavagem”, e o modificador “deglycerolized rejuvenate” é
definido como “um produto em que as células sé@o rejuvenecidas, glycerol é adicionado e
entdo congelado, e subsequentemente descongelado e deglicerolizado” (ICCBBA, 2010).
Pode-se notar que o mesmo modificador executa duas fungdes distintas, representando em

um caso um processo (“the removal”) e em outro um objeto (“the product”).

A segunda proposta aqui analisada aborda as ontologias. Ontologia diz respeito ao
estudo do que existe, das estruturas dos objetos, propriedades, eventos, processos e
relagbes na realidade (SMITH; WELTY, 2001). Entretanto, tal termo tem sido usado na
Ciéncia da Informacéo para se referir a a estrutura de categorias, rigorosamente definida,
gue espelha a organizagéo pretendida para a informagéo. Trata-se, de fato, de um assunto
multidisciplinar que envolve Filosofia da Linguagem, Linguistica e Computacdo. Sua primeira
menc¢do na comunidade de inteligéncia artificial foi feita por John McCarthy em 1980. O
termo se popularizou nos anos 1990 como uma forma de representacdo formal de
conhecimento, em uma tentativa de criar um sistema de categorias independente de
dominio especifico (VICKERY, 1997). Para tal, foi reconhecida a importancia de utilizar
abordagens fundamentadas no estudo filoséfico milenar. Como Guarino e Poli esclarecem,
“‘uma base de conhecimento pode adquirir valor per se ao se tornar transparente, no sentido

gue seus compromissos em relacdo ao mundo (...) sdo explicitos, e o contetdo do

% A collection of classes including the Act class and its specializations. These relate to the actions
and events that constitute health care services.

® A record of something that is being done, has been done, can be done, or is intended or
requested to be done.
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conhecimento pode ser mapeado nas estruturas de tal mundo externo™ (GUARINO; POLI,
1995).

Além de seu uso tradicional em Filosofia, as ontologias comecaram a ser usadas
exclusivamente na representacédo de conhecimento, com fins de inferéncia automatica®. Em
seguida, foram também utilizadas por pesquisadores de bancos de dados, de linguagens
orientadas a objetos como uma abordagem de modelagem para sistemas de informacao
(WAND; WEBER, 1990), bem como no contexto da Web Semantica (BERNERS-LEE, 1998).
Atualmente, ontologias tém sido utilizadas em varias aplicagbes e em Varios contextos,
inclusive como referéncia para organizacdo da informagédo. Podem ser criadas em diversos
graus de formalidade, sendo que 0 mais rigoroso tem como objetivo formular axiomas
basicos que descrevem: 1) as propriedades basicas que todas as entidades de um
determinado tipo tém em comum; 2) os critérios necessarios que devem ser atendidos para
que uma entidade “x_1" seja instancia de um tipo “X”. Um exemplo para o caso 1) é: todas
as células tém uma membrana, ou que todas as moléculas de glicose contém carbono; um
exemplo para o caso 2) é que todas as instancias de "Hepatite" sdo instancias de "doenca

inflamatoria” localizadas em um figado (e vice versa).

A disseminacdo de ontologias favorece a comunicagdo (entre agentes, sejam
humanos ou maquinas) e seu uso pode incluir busca semantica, especificacdo da semantica
dos dados em bancos de dados, integracdo de dados em mudltiplas fontes, criacdo de
linguagens de comunicacdo para agentes, vocabularios controlados para registro de
diagndsticos médicos, dentre outros (GRUNINGER et al., 2008). O grande numero de
aplicacdes possiveis gerou um namero também grande de metodologias e abordagens para
criacdo de ontologias, com graus variados de robustez e consisténcia para fins de
modelagem e de representacdo. Para os objetivos supramencionados — compartilhamento
de dados do prontuario — é necessario contar com uma abordagem que defina
explicitamente o significado dos termos, e que permita realizar as inferéncias necessarias
durante a solicitagdo de informacdes clinicas. Por exemplo, quem busca casos de doencas

inflamatorias em partes do sistema digestivo pode receber como retorno casos de hepatite.

* a knowledge base can in principle acquire value per se to the extent that it is transparent, in the
sense that its commitments to the world beyond the knowledge base are explicit, and the
knowledge content can be actually mapped onto the structure of such an external world

® Considera-se aqui "raciocinio automatizado" e "inferéncia automatizada" como sinénimos.
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Uma vez que co-existem atualmente diversas propostas de ontologias de referéncia
como a BFO (GRENON et al.,, 2004), DOLCE (GANGEMI et al., 2002) e outras, cujas
diferencas em geral envolvem aspectos filoséficos ainda em aberto, é preciso adotar uma
referéncia. 1sso ocorre pela necessidade de conectar ontologias com modelos de informacéo,
0 que exige que 0s compromissos ontolégicos — a determinacédo precisa do significado de
um termo e sua relacdo com certa conceitualizagdo (GOMEZ-PEREZ et al., 2004) — sejam
no minimo similares. No presente trabalho, optou-se pela metodologia que tem recebido o
nome do “realismo ontolégico”, conforme descrito em (SMITH, 2006; SMITH; CEUSTERS,
2010).

O assim denominado realismo ontolégico propde uma metodologia formal para
garantir que os desenvolvedores de ontologias mantenham consisténcia na modelagem, ao
adotarem o compromisso ontoldgico com a realidade. No escopo do presente trabalho,
associa-se o termo “realismo ontoldégico” a uma metodologia para desenvolvimento de
ontologias que se baseia nos principios filoséficos do realismo para modelagem dos
artefatos (ver secdo 3.2.2). A escolha foi motivada pela presenca de uma teoria detalhada e
descrita em inimeros artigos (SMITH, 2003a; GRENON et al., 2004; SMITH, 2004; SMITH
et al., 2005; SMITH, 2006), e por seu uso consagrado por uma comunidade ampla e ativa na
pesquisa biomédica, que ja conta com um abrangente repositério de ontologias® (SMITH et
al., 2007).

Por outro lado, a adocao de ontologias pela comunidade médica é significativamente
inferior quando comparada a comunidade de pesquisadores em biologia. Cimino (2006)
argumenta que o realismo é insuficiente para descrever as entidades que os clinicos usam
para comunicagdo. Esse fato ocorre pois tal abordagem parece ter sido idealizada para a
descri¢cdo do conhecimento cientifico, como a descricdo de genes e fun¢des biologicas das
proteinas (HILL et al., 2008). Ao ser utilizada para comunicacdo, a abordagem realista
parece sofrer de limitacdes na representacdo de aspectos da linguagem natural que n&do tém
referente direto no mundo. Denominam-se estes aspectos, genericamente, de
epistemoldgicos e contextuais, seguindo a nomenclatura proposta por Bodenreider e outros
(2004). Por exemplo, um clinico que usa o termo “hepatite” nem sempre se refere a uma

hepatite real, mas pode referir-se a uma suspeita (de um paciente ter essa doenca), assim

® Ver http://www.obofoundry.org/



22

como a uma agao preventiva (como uma vacinacdo). Nesse contexto, ndo parece direta a
correspondéncia com a realidade das ciéncias naturais e a possibilidade de compromisso

ontolégico pelo menos similar.

Além disso, Schulz e outros (2009b) argumentam que a tentativa de codificar
conhecimento que os proprios autores denominam default ou probabilistico utilizando
ontologias, da forma como sdo aplicadas atualmente na abordagem realista, tem grandes
chances de produzir modelos incorretos. De fato, a abordagem ontoldgica realista néo
parece capaz de representar adequadamente afirmativas que nao sejam universalmente
verdadeiras, como “suspeita de febre”, “histéria de febre” ou “sem febre”. Cabe mencionar
gue, enquanto os modelos de informacao buscam definir o conteddo de mensagens, ou seja,
enfatizam a comunicacdo na préatica clinica, o realismo ontologico refuta questdes da
linguagem e referencia universais ou tipos existentes na realidade independentemente do

nome atribuido.

Visto a importancia e a abrangéncia de uso das duas propostas — modelos de
informacdo médicos e ontologias realistas — acredita-se na necessidade de identificar
formas para diminuir o hiato entre as duas abordagens, reduzindo as limitacées e propondo
complementaridade. Nessa direcdo, Stenzhorn e outros (2008) argumentam que o uso de
ontologias para registro e comunicagdo clinica exige o uso concomitante de modelos de
informag&o, como os ja mencionados HL7 e OpenEHR. Entretanto, tal tarefa ndo € simples
e encontra-se em aberto, uma vez que existe sobreposi¢éo entre a informagéo expressa por
ontologias e por modelos de informacdo, além de dificuldade na interpretacdo das
mensagens (RECTOR, 2010). Como exemplo, vale citar o projeto TERMINFO’, uma
tentativa de identificar a superposi¢cdo de contetdo entre ontologias clinicas e modelos de
informagé&o que sugeriu heuristicas de evitar incompatibilidades; e o projeto Semantic
HealthNet®, cujo objetivo é desenvolver uma organizacdo pan-européia escalavel e
sustentavel para a interoperabilidade semantica de conhecimento clinico e biomédico. O
autor do presente trabalho teve a oportunidade de participar deste ultimo projeto durante o
estagio de doutorado no exterior na Universidade Médica de Graz, sob a supervisdo do Prof.

Stefan Schulz, e varios achados descritos neste trabalho séo frutos direto desta colaboragéo.

’ http://gforge.hl7.org/gf/project/terminfo/

® http://www.semantichealthnet.eu/
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O presente trabalho busca uma investigacéo aprofundada das questfes descritas até
aqui, ou seja, a representacao de dados dos pacientes através de modelos de informacéo e
ontologias biomédicas. Dessa forma, espera-se identificar pontos de ligacdo entre uma
metodologia bem fundamentada, como o realismo ontolégico, e uma metodologia flexivel,

como os modelos de informacdo em saude.

s

O objeto desta tese € amplo — estudar a representacdo da linguagem médica
utilizada em um prontuario médico em sistemas de informacao, utilizando ontologias e
modelos de informacdo. O objetivo geral da pesquisa € avaliar a representacdo ontologica
de dados do prontuario, a partir da estruturacdo do conhecimento contido em modelos de
informagdo meédicos. Durante a pesquisa, pretende-se explorar a natureza ontologica de
dados do prontuéario representados por modelos de informacéo, avaliar a capacidade de
representar estes dados por ontologias realistas e propor mecanismos que explorem a
complementaridade entre modelos de informacdo e ontologias. Tal complementaridade
permitira, por exemplo, identificar dados em uma abordagem que ndo podem ser
adequadamente mapeados diretamente na outra. Por exemplo, dados de finalidade
administrativa presentes nos modelos de informacdo, ou mesmo necessarios a pratica

médica, ndo encontram contrapartida nas ontologias de referéncias da abordagem realista.

Como objetivos especificos, definem-se:

e Propor uma arcabouco tedrico para classificacdo ontolégica das informacgfes contidas
em prontuarios médicos;

e Identificar a sobreposicdo entre modelos de informagédo e ontologias de referéncia
orientadas pelo realismo ontoldgico, por exemplo, a Basic Formal Ontology (BFO);

e Propor metodologia para representacdo consistente de informacdes clinicas através
de extensdes do realismo ontolégico

e Testar a metodologia proposta a partir de uma série de fragmentos retirados de

prontuarios meédicos reais.

Para atingir estes objetivos, a pesquisa foi dividida em trés etapas:

1. Construcdo do arcabouco tedrico
2. Analise ontologica do modelo OpenEHR

3. Representacao ontoldgica da informacéo médica
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Afim de fornecer base empirica para embasar a transformacgéo entre modelos de
informacéo e ontologias, foram extraidos fragmentos sentenciais de prontudrios previamente
anonimizados, coletados durante a execucao do Blood Project. O Blood Project é um projeto
colaborativo entre 0 Ontology Research Group da State University of New York at Buffalo, a
Fundacdo Hemominas e a Escola de Ciéncia da Informacédo da Universidade Federal de

Minas Gerais.
Quatro hipéteses orientaram a analise dos resultados:

¢ H1l - Ontologias podem expressar o0 mesmo conteldo de modelos de
informagé&o
e H2 - A representacdo ontoldégica reduz ambiguidade conceitual e permite
inferéncias robustas
e H3 - E possivel recuperar informacdo de saude representada
ontologicamente através de operacbes em l6gica descritiva
e H4 — O processo de representacao da linguagem médica por ontologias €
custo-efetivo no desenvolvimento de sistemas de informagédo em saude
A presente pesquisa demonstrou que o alinhamento entre modelos de informagéo e
ontologia é possivel para a maior parte das informacgfes registradas no prontuario. Os
modelos analisados mostraram-se heterogéneos e podem ser melhorados com regras
simples oriundas do realismo. Por outro lado, a representacéo ontologica ndo captura todas
as nuances da comunicacdo medica e requer complementacdes para ser fiel ao prontuério

médico.

O restante do trabalho esta organizado como segue. A sec¢éo 3 apresenta a revisdo
da literatura sobre ontologias biomédicas e modelos de informagdo em saude, com énfase
nas ontologias formais oriundas do realismo cientifico e nos modelos de informag&o em dois
niveis. A secdo 4 apresenta os métodos de pesquisa utilizados na pesquisa. Em seguida,
cada um dos sub-itens do detalhamento dos métodos de pesquisa é descrito em uma secao
independente. A secdo 5 apresenta os resultados da construcdo de um arcabouco teérico
gue reune informacéo e realidade, baseado na teoria dos trés mundos de Karl Popper. A
secdo 6 apresenta os resultados do alinhamento entre o0 modelo openEHR e ontologias
construidas sob o paradigma do realismo ontol6gico. A sec¢do 7 apresenta uma

representacdo pratica de asser¢bes do prontuario médico, demonstrando os beneficios e
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limitacdes da representagdo ontolégica. Finalmente, a se¢do 8 sumariza as contribuigdes da
pesquisa.
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3 REVISAO DE LITERATURA

Nesta secdo, a revisdo de literatura € apresentada. O tema "ontologias biomédicas" é
explorado na secéo 3.1, apresentando um breve histérico de sistemas de classificacdo em
medicina e sua evolu¢cao em sistemas terminoldgicos complexos. As ontologias formais sao
apresentadas na secdo 3.2, com énfase na descricdo e fundamentagdo filosofica da
metodologia do realismo ontol6gico. A secdo 3.2 apresenta 0s conceitos de semibdtica e
significado utilizados neste trabalho, que servem de partida para a descricdo e discussao

dos modelos de informag&do em medicina.

3.1 ONTOLOGIAS BIOMEDICAS — DESENVOLVIMENTO E
OBJETIVOS

Ontologias biomédicas tém se mostrado muito importantes no desenvolvimento de
sistemas de troca de conhecimento em biologia e medicina, essenciais para realizagdo de
estudos multicéntricos e organizagdo do conhecimento crescente em genética, imunologia,
dentre outros campos de estudo biologico. Nesta secdo, explora-se o tema, incluindo

defini¢cdes, objetivos, exemplos e tecnologias para manipulacdo e uso de ontologias.

3.1.1 O que é ontologia - definicdes

A palavra ontologia, que significa o estudo da esséncia do ser (“ontos”: ser,
existéncia; “logos”: estudo de), pode ser encontrada desde 1613, tendo sido criada por dois
filosofos, Rudolf Gockel (Goclenius), no seu Lexicon philosophicum e Jacob Lorhard
(Lorhardus), em seu Theatrum philosophicum. No entanto, a busca filos6fica por uma teoria

do ser é bem mais antiga, indo até os primeiros fil6sofos gregos. De acordo com Smith and
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Welty (2001, p.1), a “ontologia filosofica € a ciéncia do que é, dos tipos e estruturas dos
objetos, propriedades, eventos, processos e relacdes em todas as areas da realidade®. De
forma mais pragmatica, Guarino (1998, p.4) referencia ontologias no sentido filoséfico como
“sistemas particulares de categorias representando uma determinada visdo do mundo”*°.
Fonseca (2007) distingue dois tipos de ontologias: ontologias de sistemas de informacéo e
ontologias para sistemas de informacdo. O primeiro tipo utiliza os métodos e teorias
ontoldgicas para encontrar 0s construtos basicos de sistemas de informacéo, com o objetivo
de criar métodos consistentes de modelagem que assegurem compartilhamento (ALMEIDA
et al., 2009). O segundo tipo descreve o vocabulario de um dominio para criagdo de
esguemas conceituais, para ser usado como um artefato de sistemas de informagéo,

representando o conhecimento sobre um assunto.

O tema das ontologias (no sentido de um artefato usado em sistemas de informacéo)
adquiriu fama nos anos 90, ganhando popularidade nos primeiros anos do século 21. A
palavra “ontologia” foi introduzida na ciéncia da computacdo por McCarthy (1980), ao
descrever um arcabouco necessario para inferéncias com senso comum. Mesmo apés 30
anos, a definicdo precisa do termo ainda é objeto de conferéncias e argumentos
(GRUNINGER et al., 2008). Definidas como uma “especificagcdo de uma conceitualizagao"
(GRUBER, 1995), ontologias podem ser entendidas como uma descrigdo formal das coisas
gue existem em um determinado dominio. Guarino refina esta distingdo ao fazer explicita a

diferenca entre uma conceitualizagdo e uma ontologia:

“Uma ontologia é uma teoria légica representando o significado
intensional de um vocabulario formal, ou seja, seu comprometimento
ontolégico a uma conceitualizagdo particular do mundo. Os modelos
intensionais de uma linguagem ldgica usando tal vocabulario séo
restritos por este comprometimento ontolégico. Uma ontologia
indiretamente reflete este comprometimento (e a conceitualizacédo

subjacente) ao aproximar estes modelos™'” (GUARINO, 1998, p.7)

o “(p)hilosophical ontology is the science of what is, of the kinds and structures of objects,
properties, events, processes and relations in every area of reality

19 «A particular system of categories accounting for a certain vision of the world”

1 “An ontology is a logical theory accounting for the intended meaning of a formal vocabulary,i.e.
its ontological commitment to a particular conceptualization of the world. The intended models
of a logical language using such a vocabulary are constrained by its ontological commitment.
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De acordo com Fonseca, a definicdo mais comum de ontologia € uma “teoria que
explica um dominio **” (FONSECA, 2007, p.791). Chandrasekaran e outros também
descrevem ontologia como um vocabuldrio descrevendo uma conceitualizacdo e o
conhecimento que descreve algum dominio. Nesta visdo, ontologias sdo “teorias de
conteudo sobre os tipos de objetos, propriedades dos objetos e relacdes entre objetos que
s&o possiveis em um dominio especificado de conhecimento” 3. (CHANDRASEKARAN et
al., 1999, p.20). Smith também define ontologias como “uma teoria formal na qual nao
apenas definicbes, mas também um arcabouco de axiomas que dé suporte estdo incluidos
(talvez os axiomas fornecam defini¢des implicitas dos termos envolvidos” **. (SMITH, 2003a,
p.158). Ainda outra definicdo por Stenzhorn e outros formula que “ontologias formais séo
teorias que buscam fornecer representagfes precisas dos tipos de entidades na realidade,
suas propriedades e as relagbes entre eles, usando axiomas e definicbes capazes de
processamento algoritmico” ** (STENZHORN et al., 2008, p.3768).

O desenvolvimento erratico da engenharia de conhecimento e a diversidade de
objetivos dos pesquisadores que utilizam légica, semantica e conceitos de Inteligéncia
Artificial (1A) criaram um grande espectro de artefatos denominados ontologia. Este cenario
tornou-se ainda mais complexo com o surgimento da comunidade de Web Semantica, que
viu nas ontologias um artefato perfeito para definir significado para compartilhamento de
informac&o. O termo perdeu, portanto, sua ligagdo com a realidade para se aproximar de

vocabularios e terminologias.

Ao invés de aumentar a precisdo da definicAo, a comunidade que trabalha com
ontologias procurou criar perspectivas para descrever cada artefato. Durante o Ontology
Summit 2007, foram identificadas seis dimensfes para melhor caracterizar ontologias
(BODENREIDER; OLKEN, 2007; GRUNINGER et al., 2008):

An ontology indirectly reflects this commitment (and the underlying conceptualization) by
approximating these intended models.”

12 theory that explains a domain”

'3 “content theories about the sorts of objects, properties of objects, and relations between objects

that are possible in a specified domain of knowledge”

4«3 formal theory within which not only definitions but also a supporting framework of axioms is

included (perhaps the axioms themselves provide implicit definitions of the terms involved)”

* “formal ontologies are theories that attempt to give precise representations of the types of
entities in reality, of their properties and of the relations between them, using axioms and
definitions that support algorithmic reasoning”
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1. Expressividade uma propriedade da linguagem de representacdo de
conhecimento que descreve a amplitude e a facilidade com que a linguagem
pode descrever cada vez mais semantica complexa, ex. légica proposicional,
I6gica descritiva, a logica de primeira ordem, légica de classificacdo, logica
modal, e assim por diante. Ontologias também podem ser comparadas de
acordo com a expressividade minima necessaria para definir seus
vocabulérios. Por exemplo, apesar de ser possivel especificar uma taxonomia
em linguagens de lbégica complexa, esta especificacdo exige apenas
linguagens semiformais mais simples, como XML, de forma a se tornar uma
alternativa préatica.

2. A estrutura é uma propriedade da ontologia, que registra quéo elaborada (ou
bem organizada) esta a semantica codificada pelo ontologia. Ela corresponde
a formalidade de definicbes para os termos do vocabulario. Outra forma de
visualizar a estrutura € caracterizar uma ontologia de acordo com a medida
em que a interpretacao pretendida do vocabulario é definida logicamente. Por
exemplo, definicbes matematicas formais séo geralmente muito estruturadas,
com seus conceitos, definidos em declaracbes logicas, enquanto que
conceitos como "nome" ou "titulo" sdo geralmente informais, definida apenas
nos rétulos por linguagem natural e restrita por tipo de dados (texto, booleana,
etc.).

3. A dimensdo granularidade diz respeito ao nivel de detalhe em que a
ontologia € especificada. Uma ontologia com muitas ligagfes entre os termos,
propriedades que detalham conceitos e relagbes possui baixa granularidade.
Uma ontologia com poucas classes primitivas possui alta granularidade.
Granularidade € independente da linguagem de representacdo e estrutura.
Por exemplo, ontologias formais de alto-nivel, como o BFO, geralmente
possuem granularidade mais alta, ou seja, aquela que proporciona
organizacdo em um nivel genérico. E importante ndo confundir granularidade
como apresentado neste contexto com a definicAo apresentada por
(RECTOR et al., 2006, p.334), que afirma que granularidade é o “grau de

coletivizagdo, por exemplo, considerando a agua que enche um lago, a
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relacdo “encher” considera agua como, entre outras coisas, uma colegéo de

moléculas de agua, ndo as moléculas individuais” *°.

Uso pretendido é uma dimensdo pragméatica, que registra o proposito
original da ontologia.

Inferéncia automatizada € uma dimens&o que registra 0 quanto espera-se
gue uma ontologia possa ser usada por software de inferéncia automatizada,
por exemplo, sistemas de resposta a questbes. Ontologias podem ser
comparadas de acordo com os tipos de inferéncias possiveis, variando desde
as capazes de provar teoremas até os motores de inferéncia ad hoc, capazes
de interpretar o conteiddo da ontologia. Trés tipos de inferéncias
automatizadas foram identificados: Simples (capaz de fazer inferéncias de
relacbes de subclasse); Especial (classificacdo das classes em logica
descritiva) e Geral (envolve 0 uso de regras dedutivas que combinam
informacdes de toda a ontologia). E possivel atribuir diversos nomes a
esquemas terminoldgicos de acordo com sua capacidadde de raciocionio
automatizado. Na Figura 1, mostra-se os diferentes nomes dados a esses
artefatos, classificados de acordo com a complexidade da inferéncia
automatizada empregada.

Prescritiva vs. Descritiva dizem respeito a uma dimenséo que caracteriza a
fonte das interpretagfes pretendidas do vocabulario da ontologia. Ontologias
descritivas caracterizam termos conforme seu uso linguistico comum, sem a
exigéncia de existéncia destes objetos representados no mundo. Exemplos
de tais ontologias descritivas incluem folksonomias e a maioria das ontologias
linguisticas. Por outro lado, uma ontologia pode ser concebida como um
documento normativo prescritivo cuja veracidade € uma preocupacao
consideravel. Por exemplo, uma baleia € um mamifero e ndo um peixe.
Outras ontologias prescritivas incluem terminologias médicas de diagnostico,
ontologias juridicas ou regulatorias, as ontologias de contabilidade,

matematica ou ontologias da engenharia, etc.

degree of collectivisation,e.g., with respect to water filling a lake, the relation filling’ is to the
water as, amongst other things, a collective of water molecules, not to the individual molecules
themselves”.
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Figura 1 — Espectro de artefatos usualmente denominados "ontologias”

Fonte: Almeida, Souza e Fonseca (2011b)

Considerando estas seis dimensdes, um termo melhor para esta definicdo ampla de
ontologia seria “servico terminolégico” (FREITAS et al., 2009). Para maior clareza, ao longo
do presente trabalho utilizam-se os termos e respectivas definicbes descritas abaixo,
baseadas em (SMITH et al., 2006) e (STENZHORN et al., 2008).

7

Terminologia é um artefato de representacdo constituido por unidades de
representacdo, as quais sdo os termos gerais de alguma linguagem natural usado para se
referir a entidades em algum dominio especifico. Terminologias s&o colecdes de termos, sdo
construidas para reunir termos e relacionam os diversos significados das entidades
linguisticas entre si. Terminologias biomédicas ndo usam descriges formais, mas sim
definem os termos através de expressfes em linguagem natural, estabelecendo as
associacoes entre os termos por relagdes de linguagem informal (por exemplo,"Tratamento

temSentidoMaisAbrangenteQueCirurgia"). Os termos sdo normalmente organizados em
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hierarquias que se relacionam com o seu significado em termos de sinonimia (mesmo
significado), hiperonimia (sentido mais amplo), hiponimia (sentido mais estrito), etc. Termos

sindbnimos sao comumente referidos como conceitos.

Taxonomia é um artefato representacional apresentado via grafos com formato de
arvore e contendo nés que representam universais ou classes. Além disso, contém arestas
que representam relacfes hieraquicas (do tipo é-um) ou relacdes de subconjunto. Pode ser
orientada a termos ou orientada a objetos da realidade. Ser4 tratada aqui como um tipo de

terminologia.

7

Ontologia € um artefato de representacdo, o qual contém uma taxonomia como
estrutura central. As unidades representacionais designam uma combinagéo de universais®’,
classes definidas e relagfes definidas entre os universais e classes. Ontologias devem ter
uma relacdo direta com a realidade sob alguma perspectiva definida e compartilhada. 1sso
exclui afirmacdes probabilisticas, contextuais e epistemoldgicas. Ontologias sdo expressas
em formalismos baseados em logica, de modo que motores de inferéncia e algoritmos
baseados em légica possam manipular as definicbes de acordo com a estrutura da ontologia.
Portanto, algum tipo de inferéncia automatizada é necessario em nossa definicdo de

ontologias.

Ontologia realista € uma ontologia com referéncia direta a realidade, utilizando como
componentes os “universais” (eventualmente denominado de categorias ou tipos). Os
universais representam o conhecimento expresso em teorias cientificas formais, refletindo a
melhor aproximacdo da verdade que dispomos em um determinado momento sobre
determinado assunto. Assim, ontologias realistas ndo representam termos ou conceitos e
sdo independentes da linguagem. Uma vez que nao é possivel distinguir as ontologias
realistas de outras ontologias sem uma auditoria detalhada, o termo “ontologia realista” sera
reservado para ontologias desenvolvidas de acordo com a metodologia do realismo

ontologico.

Sistemas terminoldgicos incluem ontologias e terminologias. As vezes, sera dificil

determinar se um sistema terminolégico mencionado na literatura € ou ndo uma ontologia,

7 Universais representam aquilo que as entidades individuais correspondentes (ex. todas as
baleias) possuem em comum, sendo invariantes na realidade. Sua existéncia ndo é
consensual. Este assunto é abordado com mais detalhes na secéo 3.2.
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devido a heterogeneidade das definicdes e metodologias. Uma vez que ndo se propde

auditoria de sistemas terminolégicos neste trabalho, faz-se uso da descrigéo oferecida pelos

autores do artefato sob analise.

3.1.2 Objetivos das ontologias

ApGs 0s primeiros usos como estrutura para organizagdo da informagdo, as

ontologias foram adotadas por varias comunidades de diferentes disciplinas. Atualmente, os

objetivos mais comuns do uso de ontologias em sistemas de informagéo sdo (GRUNINGER

et al., 2008):

Compartilhar bases de conhecimento;

Permitir comunicacgéo entre agentes;

Integrar conjuntos de dados heterogéneos;

Apoiar suporte a decisao;

Proporcionar arcabougos semanticos para sistemas de informagéo
organizacionais;

Representar vocabularios em linguagem natural;

Representar a semantica de servicos e aplicacdes de softwares;
Apoiar a busca por conhecimento, proporcionando aprimoramento e

melhorias.

No dominio da saude, todos estes objetivos sao importantes, mesmo que exigidos

em diferentes graus. Rector aponta quatro funcbes essenciais para o0 uso de ontologias em

sistemas de informacéo para a saude (RECTOR, 2010):

Especificar as entidades e as relagcdes sobre as quais h& informagéo a ser
transmitida;

Organizar as entidades e as descricbes em uma rede de relagbes é-um
(taxonbmicas);

Representar as caracteristicas universais destas entidades e relages;
Especificar o que pode e ndo pode ser dito sobre essas entidades e suas

relacbes
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Na préxima sec¢édo discutem-se trés aspectos importantes das ontologias na Medicina:
a evolucdo natural das terminologias em ontologias, 0 uso intensivo de representacdes de
conhecimento médico em linguagens légicas para inferéncia automatica e a Web Semantica,

bem como seus desdobramentos para a pratica em saudde.

3.1.3 Sistemas de classificacéo e sua evolug&do em ontologias

Conforme mencionado, ontologias séo tipos especiais (e mais complexos) de
sistemas terminolégicos. Os profissionais de saude tém uma longa tradicdo de criar
sistemas de classificacdo. Encontrados, por exemplo, em registros histéricos de John
Graunt™ e em registros de 6bito de Londres, sistemas de classificacéo foram utilizados pela
primeira vez como uma diretriz para registrar informacdes relevantes para a saude publica,
para fins epidemiolégicos e de planejamento de longo prazo. Segundo a Organizacdo
Mundial de Satde (OMS)?'°, as classificacbes médicas capturam retratos instantaneos da
saude da populacao através de parametros como mortalidade, doencas, funcionalidade para
atividades diarias, incapacidade, saude e intervencdes em saude. Eles também fornecem
insights sobre tendéncias que orientam o planejamento e tomada de decisdo pelas
autoridades de saude publico ou privado. O nimero de objetivos para os sistemas de

classificacdo € amplo, e consequentemente, existem diversos sistemas disponiveis para uso.

Um dos primeiros sistemas de classificagdo na Medicina foi a Lista Internacional de
Causas de Morte, mais tarde renomeada Classificacdo Internacional de Doencas (CID). O
CID tem como objetivo classificar as doengas registradas em documentos governamentais e
hospitalares, inclusive certidbes de 6bito e prontuarios medicos, e é obrigatéria em alguns

paises (incluindo Brasil). Atualmente, € amplamente adotada por hospitais ao redor do

% John Graunt (1620-1674), inglés, foi dos primeiros epidemiologistas a realizar analises sobre
registros de Obito (Bills of Mortality) e é o autor de um trabalho seminal na sadde publica, o
Natural and Political Oservations Made upon the Bills of Mortality .

9 http://www.who.int/topics/classification/en/
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mundo em sistemas de reembolso (operadoras de seguro-saude), registro e exploracdo de
dados do prontuario, com fins epidemioldgicos e para avaliacdo da qualidade dos servigos.
Devido a sua utilizacdo em sistemas de reembolso, o CID foi modificado em muitos paises

para incluir, além das doencas, varias intervenc¢des clinicas e cirdrgicas (JETTE et al., 2010).

CID é apenas um dos muitos sistemas de classificacao oficial publicados e mantidos
pela OMS, que também publica duas outras classificacBes de referéncia. A Classificacédo
Internacional de Funcionalidade, Incapacidade e Saude (CIF) fornece uma lista de funcdes e
estruturas corporais, além de uma lista de dominios de atividade e participagéo, tanto no
nivel individual quanto populacional. Uma vez que as deficiéncias de saude de um individuo
ocorrem em contextos pré-definidos, o CIF também inclui uma lista de fatores ambientais. A
Classificagé@o Internacional de Intervencbes em Saude (CIIS) visa a representar uma lista
abrangente de acbes com fins curativos e preventivos executados por servicos médicos,

cirargicos e outros relacionados a servicos de saude.

A proliferacdo do uso de terminologias médicas em sistemas de informacao tem
resultado em mudancgas qualitativas nos requisitos para o desenvolvimento de sistemas de
classificacdo. Embora ainda sejam importantes para criacdo de relatorios epidemiolégicos,
as terminologias foram incorporadas ao nucleo de sistemas clinicos, sendo utilizadas para a
relatérios de cobranca, sistemas de prescricdo de medicacdo e exames complementares,
inteligéncia empresarial (business intelligence) do hospital e até mesmo em sistemas de
apoio a decisdo. Para incorporar essas terminologias, os desenvolvedores de sistemas
hospitalares frequentemente desenvolvem terminologias locais para uso interno — na
verdade, as terminologias locais ainda s&o quase onipresentes nos sistemas de salde hoje
em dia — de acordo com o0s requisitos especificos de cada realidade hospitalar. Apesar de
pratica, esta abordagem cria grandes dificuldades para a interoperabilidade entre sistemas,
uma vez que é aregra a co-existéncia de varios sistemas de informacao nas instituices de
saude. Surgiu, portanto, uma necessidade de padroniza¢édo da tecnologia da informacao (TI)

na saude, incluindo a criagcao vocabularios compartilhados para a troca de informagdes

Esfor¢os distribuidos para criagdo de terminologias foram feitos por varias
organizacdes, como o Systematized Nomenclature of Medicine - SNOMED (desenvolvida no
American College of Pathologists), o Medical Subject Headings - MESH (na National Library
of Medicine) e Logical Observation Identifiers Names and Codes - LOINC (no Instituto
Regestrief). Diferencas significativas entre as varias terminologias levaram ao
desenvolvimento de alguns critérios para a avaliacdo das mesmas. Campbell e outros, por

exemplo, citam completude e abrangéncia, clareza, mapeamento a outras terminologias
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administrativas, o carater de composi¢ao, a incorporacao de sinbnimos, atributos de termos,
a atribuicdo de incerteza para as declaracdes, as hierarquias e heranca, identificadores
independentes de contexto, identificadores Unicos, definicdes, independéncia de linguagem,
sintaxe e gramatica (CAMPBELL et al., 1997).

Para resolver questdes dessa natureza, Cimino (1998) publicou um Desiderata para
vocabuldrios médicos, listando caracteristicas desejaveis que possam orientar o

desenvolvimento de tais artefatos. Essa lista contem:

¢ Conteudo do vocabulario — a terminologia deve crescer constantemente para
atender a demanda do usuario, conforme o uso e o conhecimento da area
médica se expande;

e Orientacdo a conceito — significa que os termos devem corresponder a pelo
menos um significado, ndo mais de um significado e que significados néo
podem corresponder a mais de um termo. Essa questdo era tida como
consensual na época, mas tornou-se o foco de discusséo significativa
(abordada adiante).

e Persisténcia do conceito — o significado de um conceito deve ser mantido
constante durante as novas revisdes subsequentes da terminologia;

¢ Identificadores conceituais ndo-semanticos — deve haver identificadores para
cada conceito, para faciltar o processamento por computador e a
organizacao da terminologia apos as revisoes;

e Poli-hierarquia — cujo objetivo é tornar a busca mais facil para o usuario, uma
vez que a presenca de mdltiplas hierarquias liga conceitos-pai e conceitos-
filho através de rela¢des definidas informalmente;

o Definicbes formais — normalmente estas definicbes sdo expressas como uma
colecdo de relagBes entre conceitos na terminologia.

e Rejeicdo de termos "ndo especificados” - todo sistema deve representar as
informagbes da mesma forma, na medida do possivel. Na busca por essa
uniformidade, dois termos ndo podem se sobrep6r, ou seja, 0 mesmo evento
ndo pode ser descrito de duas maneiras diferentes. Assim, o uso de
modificadores como "outros" (presente, por exemplo, na CID) ou "néo
classificado" ndo séo desejaveis pois ndo hd como assegurar a interpretacao
correta. Por exemplo, o termo do CID10 D72.8 — Outros transtornos
especificados dos glébulos brancos — s6 pode ser interpretado uma vez que

se estd informado sobre todos os transtornos dos globulos brancos listadas
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em todo o CID10. O termo exige, além disso, a interpretacdo da palavra
“transtorno”, o que pode induzir a erros no registro do diagnéstico. Outro
exemplo sdo os itens D75 — Outras doencas do sangue e dos 0Orgados
hematopoéticos — e D76 — Algumas doencas que envolvem o tecido
linforreticular e o sistema reticulohistiocitico — cuja diferencia¢éo nao pode ser
feita pela simples descricao dos termos;

Granularidade multipla — vocabularios médicos devem ser capazes de lidar de
maneira consistente com conceitos de granularidade baixa, como "molécula
de insulina" assim como conceitos genéricos, de granularidade alta, como
"resisténcia insulinica";

Multiplas visualizagBes consistentes — propositos diferentes podem exigir
apresentacdo diferente da terminologia. Pode ser necesséario buscar um
conceito através de uma representacdo grafica em arvore, ou através da
busca literal do termo;

Representacéo do contexto — vocabularios devem conter a representagdo de
contexto através de informacéo explicita e formal sobre como os conceitos
sdo usados;

Evolucéo “suave” — a evolugdo constante da terminologia deve ser mantida
usando as boas praticas no desenvolvimento de terminologias, privilegiando
motivos razoaveis para realizagdo de alteragfes (adigcdo simples, refinamento,
etc.) e evitando outros (redundancia, a reutilizagdo de codigo, etc);
Reconhecimento da redundancia — a possibilidade de declarar a mesma

informacgé&o de duas maneiras diferentes deve ser evitada;

Apesar das diretrizes, a maioria dos sistemas de classificacdo em saude ndo segue

0s preceitos da desiderata. Tais sistemas sao estruturas genéricas e sua capacidade de

combinar categorias ou expressar significados complexos é limitada. O CID, por exemplo,

adota uma visao etiol6gica e fisiopatolégica de Medicina e, portanto, classifica as doencas

de acordo com o sistema humano envolvido. Os termos nao sao formalmente descritos, 0s

relacionamentos ndo séo explicitos e o contetdo € limitado. Os sistemas enumerativos nao

sdo escalaveis, e a explosdo combinatdria que resulta da criacdo de novos termos €&

insustentavel. Rector (2010) aponta que o numero de cédigos para “acidente de bicicleta”

na terminologia Read CID passou de oito (em 1980) a oitenta (no inicio de 1990), e para 587
no CID modificado pela Australia (de 1999).
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As novas exigéncias impostas aos sistemas terminolégicos fizeram de sua
modelagem e avaliacao tarefas muito dificeis. Um requisito importante para terminologias €
que o conhecimento representado deve ser de boa qualidade, mesmo que conhecimento de
“‘qualidade” seja uma definicho complexa. Consideram, entretanto, especialmente a
consisténcia interna e fidelidade a realidade. Consisténcia interna significa garantir que:
termos ndo sejam hierarquicamente superiores a eles mesmos; termos sejam redundantes;
e multiplas formas de visualizacéo da ontologia representem adequadamente as hierarquias.
Uma representacdo formal é capaz de fornecer semantica explicita para o conhecimento
representado, portanto, possibilitando a determinagdo da consisténcia interna e fidelidade
aos fatos. Uma das vantagens dos sistemas terminolégicos baseados em légica descritiva -
uma familia de légicas amplamente utilizada desde os anos 1990 - é a possibilidade de
auditoria ao se buscar por definicbes duplicadas, omissdo de propriedades e por sub-

especificagdo.

Em resumo, os sistemas de classificacdo tém sido postos a prova em tarefas para as
quais nao foram projetados originalmente. Para fazer frente as novas necessidades, devem
ser reescritos de forma clara, concisa, abrangente e formal, suportando algum nivel de
inferéncia automatizada. Além disso, mais importante, devem ser capazes de definir
claramente o significado dos termos. Ontologias sédo artefatos terminolégicos
particularmente bem adaptados para atender a essas demandas, devido a sua énfase em
tornar explicitos os compromissos ontolégicos e a capacidade de fixar significado através de

relacionamentos entre termos e referenciagdo de universais do mundo real.

3.1.4 Representacédo simbdlica de conhecimento e Logica Descritiva

Apesar de amplamente discutidas e teorizadas em filosofia, as ontologias tém se
tornado muito mais populares nas ultimas décadas devido ao seu uso como um artefato de
ciéncia da computacdo na IA, e na pesquisa e pratica de sistemas de informacdo. Como
Smith e Welty apontam, a IA logicista se focou desde o inicio em sistemas que pudessem

manipular ou simular conhecimento para criagdo de mecanismos de inferéncia automatizada.
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Enquanto alguns problemas interessantes foram solucionados por algoritmos de linguagem
procedural®, problemas de processamento verbal simples continuavam longe de uma
solucéo eficaz. Dentre os principios que John McCarthy considera essenciais para a criacao
de um sistema com inteligéncia de ordem humana, cabe citar sua afirmacéo de que "todos
0Ss comportamentos devem ser representaveis no sistema" (MCCARTHY, 1959), e a
proposicdo de um programa que representasse conhecimento de senso comum atraves de

sentencas em uma linguagem légica apropriada.

Embora a énfase claramente tenha recaido sobre os algoritmos de inferéncia, as
bases de conhecimento também foram objeto de estudo intenso nos anos subsequentes.
Iniciativas para melhorias no rigor no desenvolvimento destas bases levou a criagdo da area
de engenharia de conhecimento. JA& em 1979, havia evidéncias da relevancia do
processamento simbdlico de apoio a decisdo médica (SHORTLIFFE et al., 1979), como
forma de fazer os computadores "compreenderem" problemas e utilizarem conhecimento de
senso comum para resolvé-los. Conforme sistemas e aplicagcbes se disseminaram, 0s
desenvolvedores de sistemas baseados em conhecimento tiveram de lidar com bancos de
dados heterogéneos, linguagens de programacdo variadas e protocolos de rede nao
padronizados. Este desenvolvimento exigiu a criacdo de convencdes em trés niveis: formato
da linguagem de representacdo, o protocolo de comunicacdo entre agentes e formato de
especificacdo (GRUBER, 1995).

Independentemente da comunidade de representagdo do conhecimento, duas outras
correntes da ciéncia da computacdo também fizeram incursdes significativas no desafio de
modelagem. No projeto de banco de dados (BD), modeladores estavam constantemente
tentando melhorar a escalabilidade e interoperabilidade, a fim de lidar com o grande avanco
comercial de BD. Em outra frente, linguagens orientadas a objeto forgcaram o0s
programadores a usar frameworks de modelagem para elaboragédo de projetos de grande
escala. Essas trés vertentes juntas encontraram uma convergéncia na atividade de fazer

modelos do mundo. Para a representacdo de conhecimento sobre o mundo, representam-se

%0 Adota-se aqui uma distincdo entre linguagem procedural (ou imperativa) e declarativa. Na
linguagem procedural o programador define um conjunto de a¢cdes que, quando completadas,
fornecem o resultado proposto. Sdo exemplos as linguagens C, C++ e Pascal. Na linguagem
declarativa, o programador define uma série de parametros ou condi¢cdes que devem ser
cumpridos, sem definir como a computacdao é feita.
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as propriedades estaticas do mundo ou o comportamento e as a¢des dos objetos (SMITH;
WELTY, 2001).

A heranca da comunidade de representacdo de conhecimento trouxe consigo a
énfase em manipulacdo simbdlica e nos algoritmos baseados em ldgica, inspirados nos
primeiros pesquisadores em IA (Good Old Fashioned Artificial Intelligence). Uma vez que
ontologias dizem respeito a existéncia, ou ao menos a um modelo do estado de coisas do
mundo, ndo existe a priori uma definicdo sobre qual € a melhor representacdo. Apds alguns
experimentos com graus variaveis de sucesso, o desenvolvimento de linguagens em logica
descritiva se tornou preponderante. A preferéncia pela representagdo em logica descritiva
deveu-se especialmente a questdes de implementacdo, uma vez que esta légica possui
caracteristicas que garantem decidibilidade das inferéncias, ou seja, uma resposta correta é

sempre garantida.

Nos proximos paragrafos descreveremos principios de légica descritiva utilizando
notacdo logica. Devido a miriade de notacdes possiveis, decidimos por utilizar dois
conjuntos de simbolos: Manchester syntax (HORRIDGE et al., 2006) para l6gica descritiva e

simbolos especiais para expressdes em logica de primeira ordem (LPO).

Légicas descritiva (LD) sdo fragmentos da LPO que permitem a definicdo formal e
explicita de termos em uma ontologia. A adocdo da légica descritiva permite a
representacdo de conhecimento e a inferéncia automatizada, principalmente para verificar a
consisténcia de classificacdo nas relagbes é-um. A representacdo da l6gica descritiva pode
ser dividida em duas partes: o T-Box e o A-Box. O T-Box representa o conhecimento geral,
ou intensional (BAADER et al., 2003), e a declaracdo mais comum é a definicdo de
conceitos, ou seja, a definicho de novos conceitos através de conceitos previamente

estabelecidos. Por exemplo, uma mulher é definida como:
Mulher = Pessoa N Fémea.

Neste caso, usamos o operador AND (N) para dizer que para todo X, se X é uma
Pessoa e X é Fémea, entdo X € uma Mulher. Em outras palavras, ser uma Mulher significa
ser IGUALMENTE uma Pessoa e Fémea.

Pessoa = Homem U Mulher

O operador OR (U) é usado para afirmar que, para todo X, se X € ou um Homem ou

uma Mulher, entdo X é uma Pessoa. Em outras palavras, ser uma Pessoa é ser OU um
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Homem ou uma Mulher. Adicionalmente, podemos usar o operador NAO (-) para
representar disjuncao, ex. Mulher é uma Pessoa que NAO é um Homem.

As duas afirmativas anteriores sdo chamadas aqui de afirmativas sobre classe, ou
afirmativas T-Box, uma vez que versam sobre as definicdes da classe. Classes podem ser
equivalentes a outras classes (simbolo = ou EquivalentTo em Manchester Syntax) ou
podem ser subclasses (simbolo € ou SubClassOf em Manchester Syntax). Afirmativas em
T-Box podem ser quantificadas, ou seja, podem se referir a pelo menos um membro ou a
todos os membros de uma classe. Para estas afirmativas usaremos operadores adicionais,
denominados ForAll (ONLY em Manchester Syntax e Vv em notacdo de LPO) e ForSome
(SOME em Manchester Syntax e 3 em LPO). A quantificacdo permite as seguintes

expressoes:

Pessoa subClassOf temParte SOME Cerebro — que significa que todo membro da
classe Pessoa também é membro da classes de entidades que possui pelo menos um

Cérebro como parte.

Pessoa subClassOf temPai ONLY Pessoa — que significa que todo membro da
classe Pessoa também é membro da classe de entidades que possui apenas como pai uma

Pessoa. Porém, note que um membro que ndo tem pai ainda pode ser uma Pessoa.

Os conceitos do T-Box devem ser ndo circulares, ou seja, 0os conceitos ndo podem
ser definidos por eles proprios (mulher = pessoa N fémea) e apenas uma definicdo para um

conceito € permitida.

Ja o A-Box contém o conhecimento extensional sobre os individuos, atribuindo a eles
0 conceito a que pertencem ou o papel que desempenham. Por exemplo, a afirmacdo que

Maria € uma pessoa do sexo feminino € feita por:
Pessoa N Fémea (MARIA).

Infere-se, portanto, que Maria € instancia do conceito “Mulher”, como definido acima.

J& a relacdo de papel que Maria tem como filho o José é exemplificada por:
temFilno(MARIA, JOSE)

Légica descritiva € o arcabougo mais comum para expressar axiomas ontoldgicos,

representando a busca por expressividade e viabilidade computacional. As linguagens
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derivadas da LD diferem em expressividade: enquanto linguagens pouco expressivas levam
a subespecificacdo (o0 que implica na interpretacdo inadequada de modelos da ontologia),
linguagens muito expressivas levam a processos de inferéncia computacionalmente caros e

inviaveis do ponto de vista pratico.

Atualmente, estas linguagens sdo tomadas praticamente como sinbnimos de
ontologia. A mais comum dentre elas é a Web Ontology Language (OWL-DL), que é fruto de
um trabalho conjunto resultando em um compromisso, conforme citado acima, entre
expressividade e decidabilidade. Além disso, a OWL tem amplo suporte de ferramentas para
classificagdo, como o RACER?, Fact++ (TSARKOV; HORROCKS, 2006) e Pellet (SIRIN et
al., 2007).

3.1.4.1 Raciocinio em Ldégica Descritiva

Por ser um subconjunto de Ldgica de Primeira Ordem, a inferéncia em Lbégica
Descritiva segue um padrdo similar de inferéncia indutiva. Apesar da discussao sobre
padrbes de inferéncia fugir do escopo do presente trabalho, faremos um resumo breve para
leitores sem formagdo em légica. Uma definicdo de classe é baseada na definicdo de

condicBes necessarias e condicdes necessarias e suficientes. Por exemplo, considere:
Pessoa subClassOf temParte SOME Cerebro

Significa que se X é uma pessoa, entdo X possui pelo menos um Cérebro. E uma
condicdo necessaria para todo membro da classe Pessoa também possuir um Cérebro.
Porém, nem toda entidade com Cérebro é uma Pessoa, e portanto esta condicdo néo é
suficiente — em outras palavras, a definicdo de ser uma Pessoa néo significa somente ter um
cérebro. Essa condicao é valida para todas as subclasses (ex. Todo Adulto precisa de ter

pelo menos um cérebro, uma vez que Adulto € um tipo de Pessoa). Ja neste outro exemplo:
Pai EquivalentTo Homem AND temFilho SOME Pessoa

Isto significa que todo Homem que tem como filho pelo menos uma Pessoa é um Pai.
A condicdo é necessaria e suficiente — ser um Pai significa ser um Homem com um Filho.

Existem ganhos adicionais de poder de inferéncia ao usar condicbes necessarias e

2! http://www.sts.tu-harburg.de/~r.f.moeller/racer/
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suficientes, j& que qualquer classe que cumpre as condi¢cdes pode ser inferida como uma

subclasse. As condi¢des também propagam para as subclasses.

7

A codificagdo da ontologia em uma linguagem légica ndo € suficiente para
inferéncias adequadas. De acordo com Schulz e Hahn, as inferéncias corretas em
ontologias biomédicas por classificadores l6gicos dependem de passos metodoldgicos no
desenvolvimento das ontologias, os quais sdo denominados de desiderata para inferéncia
(SCHULZ; HAHN, 2005). Por um lado, erros de inferéncia sdo causados pela
desconsideragéo, por parte dos autores da ontologia, da pressuposicdo do mundo aberto
(Open World Assumption®?) (BAADER et al., 2003). Neste caso, todos os modelos s&o
aceitos a menos que sejam explicitamente falsificados, o que exige um grande esforgco de
modelagem. Por exemplo, ao afirmar em uma ontologia que a Cachalote € uma baleia, ndo
€ subentendido que a Cachalote ndo seja um peixe, a menos que seja afirmado que baleias
ndo sao qualquer outro animal que ndo seja baleia. Este problema foi exemplificado durante
o alinhamento entre a rede semantica da Unified Medical Language System (UMLS) —
originada da uniao de varias terminologias e, portanto, contendo termos ambiguos ou vagos
— e 0 BioTop — criada desde o inicio como uma ontologia, com ligacao para a DOLCE, BFO
e para a ontologia de relagbes da OBO. Schulz e colaboradores reportam baixa
concordancia entre o inferéncia automética e a avaliacdo de um especialista ao definir
relacbes entre os conceitos (SCHULZ et al., 2009a). Ou seja, apesar de todos os esforcos
na modelagem, a capacidade da ontologia em detectar modelos incorretos foi
significativamente menor do que a capacidade de um especialista em encontrar erros de

modelagem.

Outro problema comum encontrado na biomedicina sdo variagfes das entidades
descritas no dominio de saude. Por exemplo, um infarto do miocardio normalmente é
acompanhado por uma dor intensa no peito, mas existem casos em que a dor se manifesta
em outros locais, e mesmo casos sem qualquer dor. As variagbes sdo comuns, devido a
doencas, procedimentos externos (medicamentos ou cirurgias) ou variagbes sem causa

definida. Inferéncias l6gicas exigem que as afirmativas sejam precisas em sua descri¢éo e,

2 A Open World Assumption, ou pressuposto de mundo aberto, declara que todas combinacdes
de mundos sdo possiveis, a menos que explicitamente dito em contrario. Por exemplo, a
afirmacéo que a baleia € um mamifero ndo torna invélida a afirmacdo que a baleia € um peixe,
e menos que exista um outro axioma que diga que qualquer membro da classe mamifero néo
€ membro da classe peixe.
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portanto, relagbes devem ser descritas de acordo com sua validade (mandatorio, opcional e
invalido). Outras caracteristicas desejaveis que devem ser representadas em logica sdo a
capacidade de negacédo, propriedades formais das relacdes (transitividade, reflexividade,
simetria), e formalizacdo de relacfes topoldgicas (parte_de e localizado_em, as quais sdo

apresentadas na sequéncia).

3.1.5 Ontologias e a Web Semantica

Desde seu surgimento no final da década de 1980, a World Wide Web (WWW)
cresceu enormemente, com a criacao de bilhdes de paginas, além de mecanismos de busca
de documentos capazes de localizar em segundos os links Uteis para busca. Porém, a
WWW atual consiste primariamente em documentos legiveis exclusivamente por seres
humanos. Em um artigo de 2001, Berners-Lee e outros propuseram uma nova visdo da Web,
na qual ndo apenas documentos, mas dados, séo ligados em rede (BERNERS-LEE et al.,
2001). A Web Semantica é uma rede de informacdes trataveis por maquinas, através do uso
de teorias semanticas para manipulacdo dos simbolos (SHADBOLT et al., 2006).

Para a realizacdo da Web Semantica, os dados devem estar disponiveis de forma
tratavel, ou seja, os simbolos de representacdo devem ser manipulaveis por algoritmos de
computador. Portanto, a motivacdo inicial para criagdo de ontologias, que sistemas
baseados em conhecimento sdo normalmente fundamentados em "plataformas de
hardware, linguagens de programacao e protocolos de rede heterogéneos"” (GRUBER, 1995,
p.907), torna-se ainda mais problematica. Como Uschold e Jasper (JASPER; USCHOLD,
1999) afirmam: "fundamentalmente, ontologias séo utilizadas para melhorar a comunicagéo
entre humanos ou computadores”. As ontologias se configuram, nesse contexto, o artefato

perfeito para possibilitar a troca de dados na Web.

A definicdo precisa do significado do termo fez das ontologias parte integrante da
Web Semantica. Bancos de Dados relacionais e seus modelos de dados complexos e
proprietarios ndo podem ser usados para publicar dados de forma automaticamente tratavel.
Ontologias, porém, podem ser usadas para anotar dados e expressar afirmativas simples
compartilhaveis, desde que as ontologias fossem elas mesmas, também compartilhadas. O
sucesso dessa empreitada depende da disseminacdo e aceitacdo dos termos e conceitos

propostos para uso comum, independente da complexidade dos modelos. De fato, a énfase
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na troca de informagdes tem promovido ontologias cada vez mais simples, como a FOAF
(Friend of a Friend®), que descreve termos como “nome”, “possui Website”, etc, utilizando a
linguagem natural como Unico balizador para construcdo das terminologias. Cabe aqui
lembrar, que o termo ontologia tem sido usado de forma diversa, conforme mencionado na

secdo 3.1.1.

A criacdo de ambiguidades € inevitavel quando se usam termos de linguagem para
representar conceitos. Ontologistas entendem a importancia de indicar precisamente o que
os termos querem dizer, usando uma terminologia especifica, e enfatizam a necessidade de
restringir a interpretacdo, ou seja, a necessidade de considerar a semantica. Uma ontologia
comum define o vocabulario corrente para que as informagdes (consultas e afirmagdes)
possam ser trocados entre 0s agentes envolvidos, sejam pessoas ou maquinas. Neste
contexto, o compromisso ontolégico busca uniformizar a interpretacdo dos termos. Em
outras palavras, usando um conjunto de termos e formalizando-se as suas relacdes, o
projetista da ontologia faz um compromisso com uma visdo da realidade de forma a evitar
interpretacdes equivocadas. Assim, o papel do compromisso ontolégico € justamente
determinar qual é o significado adotado para o termo (GOMEZ-PEREZ et al., 2004).

Esta segcdo explorou a transformacdo das terminologias médicas através da
utilizagcdo de principios ontoldgicos, a importancia das rela¢des formais e da logica descritiva
para inferéncias, bem como a visdo da Web Semantica, que pretende usar terminologias
formais para trocar informacdo na Web. De fato, ontologias tém grande potencial para a
representagcdo e troca de informagbes na salude (BODENREIDER; STEVENS, 2006;
CIMINO; ZHU, 2006; SICILIA et al., 2009; CEUSTERS et al., 2011). Ainda assim, acredita-
se na existéncia de limitacdes e restricdes para que tal representacdo seja adequada a

pratica meédica. Tais questdes sdo exploradas nas sec¢fes seguintes.

2 http://www.foaf-project.org/
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3.2 O PAPEL DAS ONTOLOGIAS FORMAIS — ABORDAGEM CRITICA
DO REALISMO COMO TECNICA DE MODELAGEM

Como visto até aqui, ontologias nasceram em um ambiente turbulento e multi-
facetado. Na comunidade de representacdo de conhecimento, a representacdo do senso
comum é um motivador importante para a cria¢cdo de ontologias. Além disso, a necessidade
de reuso e uso para comunicagdo de agentes e integracdo de bases de dados requerem
grandes esforgcos de modelagem. Como demonstrado durante a criagdo do CYC (LENAT,
1995) e outras bases de conhecimento nos anos 90, h4 a necessidade de modelar
independentemente da tarefa pretendida (VICKERY, 1997). No entanto, a popularizacao das
ontologias criou um numero enorme de artefatos, com diferentes linguagens e técnicas de
modelagem. Ao mesmo tempo em que prometiam facilitar a integracdo de bases de dados
heterogéneas através da definicdo de termos comuns, o desenvolvimento de ontologias livre
e sem orientacdo acabou resultando em uma Torre de Babel (SMITH; CEUSTERS, 2003). O
aporte de teorias filosoficas para a engenharia ontolégica pretende diminuir este problema,

ao fazer distin¢gBes estritas sobre o que pode e 0 que deve ser representado, e por que.

Nesta sec¢do, descreve-se o conceito de ontologia formal e a influéncia do estudo
filos6fico na criacdo de artefatos ontolégicos. Em particular, detalha-se a metodologia do

realismo ontolégico, suas bases filosoficas, vantagens e limitacdes.

3.2.1 Filosofia, Ciéncia da Informacé&o e Ciéncia da Computacéo

Entre os primeiros autores a reconhecer a intersecdo entre a filosofia e 1A estédo
McCarthy e Hayes (MCCARTHY; HAYES, 1969), curiosamente os primeiros a reconhecer a
importancia das ontologias na ciéncia da computa¢do. Porém, o uso de abordagens
filosoficas explicitamente orientadas ao desenvolvimento de ontologias s6 aconteceu na
década de 90, com a introducéo das ontologias formais (GUARINO, 1995; GUARINO, 1998)
e a experiéncia de grandes projetos utilizando ontologias para representacdo de

conhecimento, como o projeto CYC. Smith aponta que “para criar representacdes efetivas é
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uma vantagem saber algo sobre as coisas e 0s processos que se pretende representar®”

(SMITH, 2003b, p.16). Nessa afirmacéo reside o objetivo do presente estudo ao abordar a
disciplina filoséfica da Ontologia Aplicada, que descende dos estudos em Ontologia Formal.
Cabe porém citar que desenvolvimento ndo foi linear e nem consensual em todas as
comunidades ontoldgicas, justificado pela falta de consenso sobre as doutrinas entre 0s
préprios filésofos. De fato, tal falta de consenso faz parte da prépria natureza do estudo

filosdfico.

A filosofia tem um longo histérico de estudiosos a busca do “que existe”, como por
exemplo: Aristoteles, Kant, Husserl, Brentano, Wittgenstein, Peirce e varios outros. Nao é
possivel, assim, distinguir uma Unica corrente uniforme. Na FIG. 2 podemos distinguir alguns

autores dos séculos XIX, XX e XXI segundo suas correntes de estudo ontolégico.

% to create effective representations it is an advantage if one knows something about the things
and processes one is trying to represent
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Figura 2 — Ontologistas descritivos e formais.

A figura demonstra a relacdo entre filosofos de diferentes correntes que estudam
ontologia. Linhas grossas mostram dependéncias importantes e linhas finas mostram
dependéncias menos importantes. Os nomes séo organizados de cima para baixo de acordo
com a data de nascimento do autor. FONTE: Modificado de: (POLI et al., 2002)

Poli (POLI, 2010) diferencia trés configuracdes das ontologias:

e Ontologia descritiva: relativa a colecdo de informac6es sobre os tipos de
entidades que se apresentam prima facie (a primeira vista, imediatamente),
seja em um dominio especifico ou geral,

e Ontologia formal: destila, filtra, codifica e organiza os resultados da ontologia
descritiva. O aspecto formal implica no uso sistematico de ferramentas da
l6gica para o desenvolvimento de axiomas e categorias dos tipos de ser, a

partir de categorias como coisas, processos, matéria, forma, parte e todo;
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¢ Ontologia formalizada: relativa a codificagdo propriamente dita das outras

configuracdes das ontologias.

O uso da ontologia como artefato para processamento requer a precisdo na defini¢cao
das categorias e suas relacdes, ou seja, que a ontologia formal seja consistente, para que
sua formalizacdo seja consistente. Para tal, € necessario definir a natureza das categorias,
ou universais (caso se acredite na sua existéncia). Dentre as diversas possibilidades,
destacam-se trés interpretacdes possiveis: nominalismo, conceitualismo e realismo. A
descrigdo é um tanto simples e serve apenas aos propositos dessa tese, ndo representando

a extensao da discussao nem sua profundidade.

O nominalismo argumenta que 0S universais, caso existam, sdo expressdes
linguisticas, ou seja, “além das expressées predicadas que ocorrem ou podem ocorrer na
linguagem, nao existem outros universais” (COCCHIARELLA, 1989, apud POLI, 2010). O
nominalismo é extensionalista, uma vez que nao admite entidades subjacentes que
relacionem dois objetos. Por exemplo, o universal “lapis” € apenas uma nome que

representa todos os lapis existentes.

O conceitualismo argumenta que um universal resulta da capacidade cognitiva de
categorizar nossas experiéncias. O conceitualismo nega a existéncia de tipos ou universais

s

independentes do pensamento. O conceito € relacionado a uma terminologia, sendo o
significado ou sentido de um termo. Outra interpretacdo é aquela de que conceitos s&o
relagBes abstratas (regras ou func¢des) que permitem a interpretagdo adequada do termo de
acordo com o contexto (MERRILL, 2009). Nesta definicao, o termo “o rei da Franga” € uma
regra que permite identificar o particular “rei da Franga” adequado para compreensao da

sentenca.

O realismo argumenta que os universais sao entidades independentes dos objetos
individuais. Para o realista, os universais ndo dependem da minha percepcdo e cognicdo
para sua existéncia — mesmo que nunca houvesse um ser humano, uma banana continuaria
a ser uma fruta, assim como uma magcéa. O realismo se baseia no conhecimento da verdade
sobre as coisas, sendo a verdade fundamentada em fatos, independentemente do uso
linguistico de uma expressdo ou mesmo de um modelo mental sobre a entidade. Uma vez
gue a realidade ndo pode ser completamente conhecida pelas pessoas comuns, o realista

olha para a ciéncia em busca de respostas sobre a verdade.
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Ndo esta no escopo deste trabalho a discussdo sobre correntes filosoficas em
relacdo a sua consisténcia e mérito, mas apenas discutir as contribuicées para a criacao de
ontologias como artefatos para sistemas de informacdo. Na préxima secdo, exploram-se 0s
desdobramentos da corrente realista na engenharia ontolégica, justificando o motivo de sua
escolha como eixo de modelagem para ontologias de representacdo de informacdes em

biomedicina.

3.2.2 Realismo ontolégico

“Realismo” € um termo abrangente e controverso. O realismo ontologico € uma das
metodologias mais utilizadas atualmente no desenvolvimento de ontologias biomédicas
(SMITH et al., 2007; SCHULZ et al., 2009b; SMITH; BROCHHAUSEN, 2010; SMITH,;
CEUSTERS, 2010), tendo sido desenvolvido e aperfeicoado no decorrer da ultima década.
O realismo ontolégico € baseado na idéia de que a forma mais efetiva de garantir a
consisténcia matua das ontologias ao longo do tempo é garantir que a sua manutencgéo
acompanhe 0s avancos na pesquisa empirica. A metodologia propde um método formal
para garantir que os desenvolvedores de ontologias tenham consisténcia na modelagem, ao
adotarem o compromisso ontolégico com a realidade como descrita pela ciéncia. Seus

autores descrevem a motivacao para a criagdo da metodologia da seguinte forma:

"Infelizmente, o sucesso (de estratégias de integracdo de dados) tem
levado a criacdo constante de novas ontologias, e assim fez renascer
os problemas de silo que as ontologias deveriam combater. Para este
fim, é evidentemente vantajoso se pudermos encontrar uma maneira
de minimizar o nimero de ontologias que estdo sendo construidas e
ao mesmo tempo maximizar a sua coeréncia muatua. Esses objetivos
sé podem ser alcancados, no entanto, se conseguirmos convencer 0s
desenvolvedores de ontologias para aceitar certas restricbes comuns
sobre como eles constroem suas ontologias e se pudermos encontrar
uma maneira de fazer isso sem comprometer a flexibilidade que é
necessaria para acompanhar o0s avancos cientificos".(SMITH;
CEUSTERS, 2010, p.139)
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Filosoficamente, os autores® se baseiam em principios de outros autores que
advogam principios realistas (mesmo que a abrangéncia do termo ndo seja identificada),
como Aristételes, Ingarden, Chisholm, Johansson e Lowe (SMITH, 2004). As disputas
filoséficas entre o realismo e o anti-realismo s&do seculares. Entretanto, segundo o0s
criadores do que denomina-se realismo ontoldgico, 0 uso e o beneficio da metodologia nédo
depende da adocdo da postura realista: apenas é necessario que seus principios sejam
seguidos durante o desenvolvimento da ontologia (SMITH; CEUSTERS, 2010).

O pilar principal se baseia na teoria de universais (ou tipos) e particulares (ou
instancias). Apesar da variedade de definicdes, consideram-se aqui que particulares séo as
coisas que podem ser descritas com base na observacado feita no mundo real, como uma
clinica ou laboratério; jA o0s universais representam aquilo que os particulares
correspondentes possuem em comum, sendo invariantes na realidade (SMITH, 2004; 2006).
Como o realismo ontolégico se baseia na realidade e acredita que a melhor forma de
descrevé-la é através da ciéncia, 0s universais sao consideradas as entidades da realidade

usadas na formulacdo de teorias cientificas.

Faz parte da aproximacdo com a realidade a classificagcdo dos particulares e
universais de acordo com suas similaridades, o que implica em relagBes hierarquicas entre
as entidades. Por exemplo, a entidade baleia (universal) possui caracteristicas similares ao
universal peixe, definidos pelo universal animal; estas caracteristicas sdo essenciais para a
existéncia destes universais. A0 mesmo tempo, o0 habitat destes animais também é uma
caracteristica que os aproxima e seria uma possibilidade de classificagdo, assim como a
presenca de estruturas funcionais (barbatana e olhos) e a coloragdo. Uma vez que a criacao
irrestrita de conjuntos e classes (ex. animais que vivem no mar e possuem cor azul) é um
importante motivo para inconsisténcia das ontologias, o realismo ontolégico restringe os
conjuntos aqueles definidos pela comunidade cientifica através das teorias cientificas.
Enquanto os universais sdo agrupados em virtude do que s&o, outros conjuntos s&o
agrupados em virtude de como sdo (SMITH; CEUSTERS, 2010).

Uma vez que a distingdo precisa entre universais e outros conjuntos € dificil, outra

caracteristica da metodologia € o uso de uma ontologia de alto-nivel para orientar a

*® 0s mais ativos sdo0 0s professores Barry Smith e Werner Ceusters, da State University of New
York at Buffalo
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categorizacdo dos universais. Ontologias de alto nivel sdo ontologias que descrevem
categorias gerais, de acordo com alguma metodologia proposta, que orientam a criacdo de
novas classes. Exemplos de ontologias de alto nivel sdo a DOLCE, a BFO, a CYC, dentre
outras. Para assegurar consisténcia na modelagem, a metodologia propde uma abordagem
top-down no desenvolvimento de ontologias. No caso da BFO, foram propostas categorias
estruturantes, compostas por universais genéricos, especificamente “continuantes
independentes”, “continuantes dependentes”, e “ocorrentes”. Esta divisdo se baseia nos
conceitos de SNAP e SPAN (GRENON et al., 2004). SNAP sao universais que tém um inicio
e fim determinado, chamados ocorrentes, e englobam processos (por exemplo, a vida de um
organismo, 0 nascimento) e regifes espago-temporais (0s anos 80, o dia de hoje). SPAN, ou
continuantes, sao universais que representam as entidades que mantém sua identidade com
o decorrer do tempo (por exemplo, 0s seres e 0s objetos). Os continuantes podem ser
dependentes (ex. qualidade como as cores, que sdo inerentes aos objetos), independentes
(ex. a mesa) ou regides espaciais (ex. um ponto). O uso de uma ontologia de alto-nivel por
duas ontologias diferentes aumenta a possibilidade que seus universais sejam compativeis
e integraveis, visto que os modeladores terdo uma visao compativel sobre o que € um

evento, um papel, uma relacao, etc.

Além de categorias de alto nivel, as ontologias de cunho realista possuem relagées
bem definidas para manter a consisténcia interna da ontologia. Destacam-se as relacdes de

instanciacao e as relagbes mereologicas:

e Relagfes de instanciagéo: A instanciagdo relaciona um individuo a sua classe
correspondente. Usando a terminologia realista, conecta o particular ao seu
universal correspondente. Ao formalizar universais e particulares, é
importante distinguir a teoria realista da teoria dos conjuntos. Isto pode ser
feito levando em consideracdo a dimensédo temporal: enquanto os conjuntos
sdo identificados por suas extensfes, 0s universais permanecem constantes
mesmo que suas instancias sofram alteracdes. Por exemplo, o universal
Homo sapiens preservou sua identidade através de um longo periodo de
tempo, apesar de praticamente todas as suas instdncias mudarem
completamente a cada 100 anos (SCHULZ; HAHN, 2007).

o Relagbdes mereoldgicas: A relagao de “parte-de” € uma descricdo comum de
entidades do dominio biomédico, que possui um histérico importante de

descricbes anatdmicas e estruturais. O significado preciso das relacbes
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‘parte-de” e “tem-parte” ndo é claro para todo continuante do contexo
biol6gico. Porém, todo continuante particular ocupa uma regido espacial Unica
em todo momento no tempo de sua existéncia e, portanto, a localiza¢ao
espacial é normalmente bem determinada para a maioria das afirmativas
anatdbmicas (SCHULZ et al., 2007).

A relacado “localizado_em” pode ser definida como “Entidade a é 'localizado-em'
entidade b no tempo t se e somente se a regido ocupada por a emt € 'parte-de' a regido por
b em t" (SCHULZ et al., 2006). Trés critérios principais podem ser usados para distinguir as
relagdes. O primeiro é se a parte é uma parte bioldgica do todo — ou seja, ndo é um artefato
feito pelo homem, como uma valvula cardiaca artificial. Este critério ndo se aplica a
micromoléculas (agucar, lipidios) e algumas organelas celulares que contém contetudo
genético especifico. O segundo critério é se a parte € sempre localizada no todo durante seu
ciclo de vida. O terceiro é se a parte cumpre uma funcéo biol6gica essencial do todo. Estes
critérios ndo sdo completamente livres de ambiguidade, e é possivel que a propagacédo de
inferéncias seja mais segura quando as estruturas estdo relacionadas por critérios
estritamente espaciais (SCHULZ et al., 2007). A relagéo “parte_de” também é usada para
descrever ocorrentes, sempre que compostos de sub-ocorrentes, ao invés de relacionar

estes sub-ocorrentes como condicdes de existéncia necessarias e suficientes para o todo.

O sucesso da metodologia até aqui descrita pode ser comprovada, especialmente no
dominio da biologia, pelo nimero de ontologias desenvolvidas e utilizadas. A OBO Foundry
(Open Biomedical Ontologies) € o principal repositério destas ontologias, mantendo as
ontologias acessiveis, ortogonais (0s universais contidos em uma ontologia séo
referenciados por outra e ndo sdo recriados), escritos em sintaxe adequada e identificadas

corretamente (SMITH et al., 2007). Sao particularmente importantes as seguintes ontologias:

e Gene ontology: é uma ontologia que descreve as caracteristicas
fundamentais dos genes e seus produtos (HILL et al., 2008). E dividida em 3
partes: componentes celulares; fun¢cdes moleculares, e processos bioldgicos.
Essa divisdo corresponde as categorias primitivas do BFO, continuante

independente, continuante dependente e ocorrente. Foi uma das primeiras
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ontologias desenvolvidas utilizando os principios realistas e tem uso
disseminado entre pesquisadores.

e Foundational Model of Anatomy?®: descreve a anatomia do ser humano de
forma prototipica (as variagcdes ndo sdo contempladas), incluindo as relactes
mereo-topolédgicas entre os 6rgdos. Usada em sistemas para ensino e
inferéncias.

e Cell Ontology: descreve os tipos celulares de varios seres vivos, incluindo
animais, procariotas, células e fungos (BARD et al., 2005). Tem como objetivo
principal a criacdo de um vocabulario controlado para anotagédo de fenétipos
celulares e expressdo genética. Seu uso permite questdes como, por
exemplo, a listagem de todos os tipos de célula em ratos que expressam um
determinado gene..

e Protein Ontology®”: descreve os relacionamentos entre proteinas e as classes
gue representam a evolucdo das proteinas, para representar as formas
proteicas de um lécus genético e interconectar a outras ontologias. Dessa
forma é possivel correlacionar as ontologias a outras proteinas analogas
evolutivamente e gerar novas hipoteses através da integracdo de dados e
inferéncias automaticas.

e CHEBI (Chemical Entities of Biological Interest)?®: descreve entidades
moleculares de interesse biologico, focando na descricdo de compostos
quimicos “pequenos”. Estéo descritas nesta ontologia, por exemplo, glicose e

seus varios anélogos e variagdes.

Além destas, inimeras outras ontologias estdo disponiveis ou sob avaliagdo, como a
Disease Ontology (ontologia de doencas humanas), a Ontology for Clinical Investigations

(descreve ensaios clinicos e outros estudos clinicos), etc.

% http://fma.biostr.washington.edu/
?" http://pir.georgetown.edu/pro/

% http://www.ebi.ac.uk/chebi
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Apesar de intensamente utilizada por diversos pesquisadores ao redor do mundo, o
uso da abordagem realista na engenharia ontologica parece possuir limitacdes e tem
recebido criticas. Na secdo 3.2.4, apresentam-se brevemente as criticas mais relevantes e o
motivo da escolha do realismo para a presente analise, apontando as limitacbes das

ontologias realistas identificadas na literatura.

3.2.3 Karl Popper e ateoria dos trés mundos

Karl Popper (1902-1994) foi um dos maiores filosofos da ciéncia do século 20. Uma
abordagem util combinando realidade, cognicdo e representacdes foi proposta por Popper
em sua teoria dos trés mundos. Popper propSe uma visdo pluralista do universo que

reconhece pelo menos trés mundos diferentes, mas interativos (POPPER, 1978).

Segundo esta teoria, existe um mundo que consiste em corpos fisicos, tais como
pedras, plantas e animais, que é chamado de mundo 1. O mundo 1 pode ser dividido em
mundo dos objetos fisicos ndo-vivos e o0 mundo das coisas vivas ou objetos biolégicos.
Existe o mundo mental e psicolégico, chamado mundo 2, que inclui pensamentos,
percepcbes e observacdes, ou seja, 0S processos mentais e psicolégicos e experiéncias
subjetivas. No mundo 2, podemos distinguir experiéncias conscientes de sonhos, ou
distinguir a consciéncia humana da consciéncia animal. H4 também um outro mundo,
chamado mundo 3, que inclui todos os produtos da mente humana, como idiomas, teorias
cientificas, constru¢cbes matematicas, sinfonias e esculturas. Enquanto um bloco de
méarmore pertence ao mundo 1, a criacdo de um artista de uma escultura usando este bloco

€ uma manifestagdo no mundo 3.

A partir de uma perspectiva ontologica, pode-se afirmar que o mundo 2 e mundo 3
sao produtos evolutivos do mundo 1, ou seja, eles ndo podem sequer existir sem o mundo 1.
No entanto, o mundo 2 e 3 podem atingir um status independente que lhes permite
influenciar causalmente entidades do mundo 1 através de um mecanismo de feedback. Os
mundos 1 e 2 estdo, portanto, em interacdo causal e o mundo 3 influencia o mundo 1
através de mundo 2. Do ponto de vista epistemoldgico, a cognicao humana é capaz de obter
o conhecimento de mundo 1, bem como dos mundos 2 e 3 dependentes da mente
(NIINILUOTO, 1999).
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A teoria do trés mundos de Popper tem sido aplicado a investigagdes em ciéncia da
informagcdo em saude (BAWDEN, 2002). No dominio da saude, o mundo 1 consiste em
entidades, tais como dores, feridas e bactérias, para mencionar apenas alguns exemplos,
todas elas definidas no lado do paciente. No mundo 2, podemos encontrar as
representacdes cognitivas do mundo 1, como observacdes, interpretacbes e crencas,
definidas tanto do lado de pacientes e médicos. O mundo 3 é composto de concretizacbes
de representacdes cognitivas do mundo 2, por exemplo, artefatos de informacdo como
terminologias, sistemas categdricas e prontuarios médicos. Além disso, os diagndsticos nas
mentes dos médicos (mundo 2) e prontudrios médicos (mundo 3) estdo relacionadas a
distarbios e doencas (mundo 1), através da relacdo de intencionalidade (SCHULZ;
KARLSSON, 2011).

Abordagens similares que dividem a realidade em niveis podem ser encontrados na
literatura contemporanea. Smith et al (SMITH et al., 2006) definem trés niveis de entidades,

nomeadamente:
Nivel 1 - objetos, processos, qualidades, estados na realidade;
Nivel 2 - representacdes cognitivas dessa realidade nas mentes das pessoas;

Nivel 3 - concretizacbes dessas representacdes cognitivas em artefatos de

representacdo compartilhaveis.

Essa divisdo tem sido usada com sucesso no desenvolvimento de ontologias, em
grande parte por uma separagcdo de uma categoria especial para artefatos de informacgéo
gue engloba entidades nos niveis 2 ou 3. Portanto, a distingdo entre um diagndéstico
(resultado de um processo de diagnostico, dirigido a alguma doenga) e da propria doenca &
explicitada. Berzell (2010) também explora a teoria dos trés mundos de Popper ao colocar
ontologias no terceiro mundo, que ele chama de "dominio do conhecimento proposicional
objetivo" (Berzell 2010). Enquanto, do ponto de vista ontoldgico, Popper permite entender
melhor a relagdo entre as entidades pertencentes ao mundo, do ponto de vista
epistemoldgico, a teoria propfe que cada conceituagdo revela discrepéncias entre a
realidade e as teorias sobre a realidade. Em outras palavras, ao colocar uma entidade (ex.
André) e uma informacao sobre uma entidade (ex. o nome "André", que denota uma pessoa
na realidade) na realidade, a teoria assume que nem sempre a informacéo reflete a verdade.

De fato, nossa hip6tese basica é que os prontuarios médicos representam tanto a realidade
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quanto o processo cognitivo de médicos que interpretam a realidade. O assunto em questéo
€ a diferenca entre a manipulacdo de teorias que refletem a realidade e a manipulacdo de

teorias que refletem os mundos cognitivos e informacionais.

Embora esta teoria de Popper tenha sido criticada (Bawden 2002), ha pontos de vista
favoraveis em que ela é considerada como um modelo Util para compreender a informacao
que descreve processos cognitivos (Abbott, 2004). Assim, pode-se encontrar adicdes e
melhorias para as concepcdes de Popper, que propdem outras subdivisbes das camadas
originais (Bhaskar, 1978; Niiniluoto 1999) ou outra subdivisdo de niveis de realidade em um

estrato material, estrato psicoldgico e estrato social (Poli 2010).

Naturalmente, esta abordagem também mostra varias deficiéncias, especialmente
guando se leva em conta que a maioria das representacdes de situagdes clinicas fazem uso
da linguagem natural. Embora esta estrutura permita distingbes entre os estados de
conhecimento diferentes do médico, como a diferenca entre um direito e um diagnéstico
provisorio, certamente ndo € capaz de transmitir nuances da comunicacgédo clinica, como a

preocupacéo de um paciente.

A teoria dos trés mundos de Popper e sua distincdo entre conhecimento objetivo e
subjetivo proporcionam uma abordagem abrangente ao desenvolvimento de ontologias
(entendidas como artefatos computacionais). Nossa motivacdo para procurar teorias
alternativas para descrever entidades epistemolégicas surgiu a partir da crescente evidéncia
na comunidade de desenvolvimento de terminologia/ontologia que a jungéo invisivel de
informag0des e realidade cria problemas para inferéncias I6gicas e consisténcia interna de
um modelo. A teoria dos trés mundos acrescenta uma nova perspectiva (filoséfica) a este

assunto.

Segundo Popper, as teorias descrevem algum nivel de realidade, mas a manipulacéo
posterior destas teorias é regida por regras especificas para o0 dominio ou nivel de realidade.
Portanto, como € possivel afirmar que os seres humanos tém coragbes assim como todo
mamifero (teoria sobre 0 mundo 1), também € possivel afirmar que 7 € um nimero primo e
fazer novas descobertas matematicas exclusivamente manipulando as teorias sobre
nameros. Isso sugere que as relacbes entre as entidades em tais teorias podem ser
completamente distintas. Embora varias relagbes sejam adequadas para descrever
entidades do mundo 1 (ex. relacdes mereolégicas como em "coracdo € parte do ser

humano"), a relacdo entre a cor normal da pele e a verdadeira cor da pele exige saber o
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contexto (busca por uma doenga) e uma representacao complexa de combinacdes possiveis
de cores da pele e altera¢des causadas por anormalidades fisioldégicas. Essa percepcéo
também sugere que devemos ser muito cautelosos ao tentar logicamente definir termos que

s6 podem ser definidos por meio de analogias, imagens, padrbes, etc

Ao afirmar que as teorias sdo criadas através de processo cognitivo, 0 arcabouco
Popperiano torna mais claro que as relacbdes entre as entidades do mundo 3 (coracgéo
representado em uma ontologia) e entidades do mundo 1 que estas denotam (coracdo no
mundo real) dependem dos processos cognitivos que fazem esta analise. Isso significa que
0os modelos sado teorias sobre 0 mundo com base em alguma perspectiva. Ontologias
realistas sdo modelos vistos através de método cientifico rigoroso e andlise ontoldgica.
Assim, sdo coerentes e consensuais. No entanto, devido as limitagbes cognitivas ou
técnicas, ou para a comunicacdo e compreensdo, precisamos de simplificacdes
(genericamente chamadas aqui de heuristicas) para criar teorias reduzidas. Nesta pesquisa,
estamos particularmente interessados em teorias que exigem interpretacdo subjetiva de
entidades do mundo um. Por exemplo, a afirmacdo "este paciente tem suspeita de
pneumonia” nos diz que o autor da declaracdo acredita que o0 paciente tem uma pneumonia,
e provavelmente se poderia inferir que ha alguma evidéncia externa de pneumonia que

levou a essa suspeita, mas nao permite inferir que existe alguma infeccgéo.

Finalmente, a teoria de Popper destaca a importancia de constantemente rever as
teorias atuais, uma vez que podem ser substituidas por teorias que explicam fendmenos
mais estreitamente relacionados com entidades observados do mundo 1. Na medicina,
muitas entidades ndo podem ser diretamente experimentadas pelos profissionais de saude e
sdo definidas de acordo com critérios mais ou menos objetivos. Como tal, a existéncia da
entidade depende de encontrar evidéncias indiretas que satisfacam os critérios, os quais
podem ser alterados com o surgimento de novas evidéncias. Um paciente diagnosticado
com autismo h& 10 anos pode, simplesmente, deixar de ter a doenca devido a mudanca de
critérios diagnosticos. Essa volatilidade de definicbes serd importante ao representar

informagdes do prontuario médico.
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3.2.4 Vantagens e limitacfes do realismo ontoldgico

3.2.4.1 Realismo versus conceitualismo

A abordagem realista possui inimeras criticas e limitacbes conforme recentemente
descritos por Gary Merril (MERRILL, 2010a; 2010b). Na ciéncia, a identificacdo de verdades
€ por si s6 um problema metafisico, visto que a ciéncia moderna consiste na aproximacao
da realidade, e ndo sua descri¢cdo exata. Sendo assim, a propria co-existéncia de universais
independentes do pensamento e a necessidade de revisdo destes universais com o0 avango
da ciéncia sdo problematicas, adquirindo carater mais epistémico que realista. Rector

corrobora com esta visao, e argumenta:

“(E) essencial que ontologias em sistemas de informagéo baseados
em conhecimento sejam capazes de descrever entidades
independentemente de sua existéncia no mundo real. Na verdade,
frequentemente é necessério descrever entidades precisamente para
dizer que elas ndo existem™® (RECTOR, 2010, p.6)

Questiona-se também que a presencga de universais ndo € condicdo sine qua non
para o desenvolvimento de ontologias. Desde que associado a boas praticas da filosofia da
linguagem, l6gica e semantica, é possivel criar ontologias consistentes que ndo tenham
reflexo como universais. Esta discussdo metafisica, como jA mencionado anteriormente, ndo
sera objeto deste trabalho. Porém, é pertinente avaliar outras alternativas metodolégicas

que utilizem principios filos6ficos para desenvolvimento de ontologias.

A adequacdo do realismo praticado na metafisica para o desenvolvimento de
ontologias pode ser contraposto ao conceitualismo. Uma defesa consistente do
conceitualismo pode ser vista em Cimino (1998; 2006). Segundo este autor, o uso de
conceitos deve ser regido por uma série de mandamentos que garantem que cada conceito
tenha seu significado explicito. O conceitualismo é mais proximo da linguagem corrente

médica, pois é muito comum o uso de termos pouco definidos em situacées clinicas novas e

» Note that, contrary to the way in which some realist philosophers formulate their criteria for
“ontologies” in their sense for their purposes, it is essential that “ontologies” in “knowledge
driven information systems” be able to describe entities whether or not they exist in the “real
world”. Indeed, it is often necessary to describe entities precisely to say that they do not exist.
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ndo completamente compreendidas. Na pratica médica, os diagndsticos sdo geralmente
presuntivos e baseados em dados incompletos - nesta situacdo, € muito dificil denominar
um particular especifico. As afirmativas s&@o passiveis de revisdo posterior e nao
representam verdades, mas a opinido do médico. Nesta situacao, universais podem induzir
a erros de avaliacao e inferéncia. Ao mesmo tempo, Cimino argumenta que € possivel a co-
existéncia controlada entre conceitos e universais, para que a terminologia tenha a

abrangéncia necesséria ao uso, mantendo sua consisténcia.

Apesar da utilizacdo de conceitos em praticamente todas as terminologias atuais,
existem erros recorrentes que ndo foram corrigidos apesar do conhecimento (e consenso)
sobre boas praticas. Isto ocorre, argumenta Smith (2006), porque a propria definicdo sobre o
que é conceito é vaga. Conceitos sdo usados no lugar de propriedades, objetos e idéias
sem distin¢do. A criagdo de ontologias em torno de conceitos € baseada no uso linguistico
de termos e, portanto, sujeito a ambiguidades e erros de entendimento por individuos
diferentes. Ontologias sdo artefatos direcionados primariamente para uso por computadores

e qualquer ambiguidade linguistica tem grande impacto em seu desenvolvimento.

Outra questédo importante é a desconexao entre linguagem e ontologia. A abordagem
conceitual irrestrita no desenvolvimento de terminologias e ontologias é sujeita a criacdo de
termos através de seu uso corrente na linguagem. Como exemplo, os autores citam “AIDS
esta se espalhando rapidamente pela Asia” e “AIDS é causada pelo virus HIV”. Neste caso,
o termo AIDS se refere a um conjunto na primeira frase, e a um universal na segunda frase
(ou conceito, na viséo conceitual). O uso da linguagem na formagé&o de termos também cria
conjuntos arbitrarios que nao se referem nem a conceitos ou universais, mas a classes (ex.

“PessoasDeCabelosBrancosComMaisDe50AnosDeldade”).

BN

Ao restringir o compromisso ontoldgico a realidade como descrita pela ciéncia, a
capacidade de obtencdo de consenso é significativamente maior em relagdo ao consenso
entre duas conceitualizacdes. Esta vantagem é particularmente importante na descricdo de
ciéncias naturais como a biologia, em que o volume de dados é muito grande, mas existe
grande consisténcia nas observacfes realizadas por diferentes organizagfes. Mesmo no
dominio médico, declaracdes anatbmicas e fisioldgicas apresentam consenso quando
formalizada como universais. Uma abordagem conceitual irrestrita pode gerar termos como
“PressaoArterialElevada” cuja definicdo seria completamente arbitraria e poderia variar de
acordo com a comunidade observadora, impedindo a interpretacdo adequada. O valor que

determina que a presséo esta elevada depende das doencas do paciente, e da capacidade



61

de mensuragdo. Além disso, como é muito dificil medir a pressdo exata em ambulatério (ex.
117,5 mmHg), os valores convencionados sao quase sempre multiplos de 5 — o que ndo
necessariamente se relaciona com a realidade, mas com a possibilidade de mensuracéo. A
estas divisbes derivadas de convencBes sem uma relacdo intrinseca e direta com o objeto
se d& o nome de limites fiat (fiat boundaries) (SMITH; VARZI, 2000).

Técnicas para avaliacdo da robustez da modelagem ontoldgica, como o OntoClean
(GUARINO; WELTY, 2002) sugerem a avaliacdo dos termos através de critérios como
esséncia, rigidez, identidade e unidade, mantendo o uso adequado de relacbes de
subsuncgéo (relagbes do tipo é_Um). Igualmente, restricdes logicas ao uso de termos que
seriam mal-interpretados é essencial, como o exemplo “ndo-fumante”, que se aplica a
pessoas, mas também a mesas e até ao préprio cigarro, que é por si s6 ndo fumante. A
abordagem top-down, especialmente baseada em uma ontologia formal de alto-nivel como o

BFO ou a DOLCE, aumenta a consisténcia na modelagem.

3.2.4.2 Ontologia e epistemologia

A realismo ontol6gico possui limites estritos para o que pode ser representado em
uma ontologia. Os universais devem seguir as teorias cientificas para assegurar a
proximidade com a realidade. Além disso, os particulares devem obrigatoriamente existir na
realidade, sendo restrita a representacdo de entidades que n&o podem ser diretamente
experimentadas (prima facie) através de evidéncia experimental. Segundo Smith e Ceuster,
este € o principio da instanciacdo que diz que “um termo s6 deve ser incluido em uma
ontologia de referéncia se existir evidéncia empirica que as instancias a que o termo se
refere existem na realidade”3°.(SMITH; CEUSTERS, 2010, p.152)

Enquanto a definicdo dos objetivos e limites de uma ontologia € importante para
garantir a consisténcia, estes limites restringem o escopo do que pode e ndo pode ser
representado. A primeira restricdo do realismo é o compromisso ontolégico com a realidade,
e ndo com mundos possiveis. E vedada a representacdo de entidades mitoldgicas

(unicornios) e entidades de ficgéo (o violino de Sherlock Holmes). Enquanto essencial para a

% A term should be included in a reference ontology only if there is experimental evidence that
instances to which that term refers exist in reality.
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representagdo de alguns dominios, a documentacdo da pratica médica ndo requer
representacdo de entidades inexistentes.

Uma limitacdo mais relevante para a documentacdo médica é a distincdo entre a
realidade e o conhecimento sobre a realidade — em outras palavras, a distincdo entre
ontologia e epistemologia. Epistemologia € estudo de como entidades cognhoscentes
conhecem a verdade sobre algum evento da realidade. A diferenca entre os dois termos
pode ser evidenciada ao se avaliar como se definem entidades na ontologia e na
epistemologia. A ontologia diz respeito a objeto, processo, evento, todo, parte, determinagéo,
dependéncia, composicao, etc. Epistemologia diz respeito a crenca, verdade, probabilidade,
confirmacgéo, conhecimento e suas varia¢des (POLI, 2010), enquanto ontologia € uma teoria

das coisas, epistemologia é a teoria do conhecimento.

A dependéncia mutua entre a existéncia da entidade e o saber sobre a entidade
frequentemente torna a distingédo entre ontologia e epistemologia pouco nitida. Bodenreider
e outros descrevem algumas categorias de termos epistemolégicos que podem ser
comumente identificadas em terminologias biomédicas (BODENREIDER et al., 2004), dentre

as quais consideramos relevantes as seguintes™":

e Termos contendo critério de classificacdo: € comum a criacdo de termos que
nao representam universais, mas pretendem transmitir outros tipos de
informacg&o. Variacdes de entidades patologicas sdo um caso comum.
“Convulsao febril” (convulsdo causada por febre, que pode ocorrer em
criangas sem disfungbes neurolégicas) e “convulsao afebril” (normalmente
causada por disfun¢des neuroldgicas estruturais, como lesdes cerebrais) séo
variagfes para a mesma entidade “convulsdo”, mas transmitem informagdes
gue induzem a conclusédo sobre a causa do evento. Também dentro desta
categoria estdo os termos que adicionam a definicdo da entidade informacfes
gue ndo possuem relacdo direta com a existéncia desta entidade. Por
exemplo, a distingdo entre “Tuberculose pulmonar, sem mencédo de

confirmagcao bacterioldgica ou histolégica” e “Tuberculose pulmonar, com

3! Estes autores citam ainda a categoria de termos criados para se obter uma particdo completa
do dominio, como “Outros transtornos especificados dos glébulos brancos”. Porém, esta
categoria ndo € pertinente pois o foco do estudo sdo os aspectos epistemolégicos da
documentacdo médica, e ndo os erros de desenvolvimento dos vocabularios atuais.
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confirmagao somente por cultura” ndo se refere a nenhuma diferenga entre as
doencas a que se referem, mas a forma como o diagnostico foi feito.

e Termos que referem a modalidade, incerteza e imprecisdo: durante a
documentacdo da situacdo clinica, é praticamente impossivel que um
profissional consiga determinar com exatiddo o estado de um paciente.
Normalmente o diagndstico e a terapéutica recomendada sédo baseados na
probabilidade de uma determinada doenca de acordo com a semelhanca da
condicdo com a descricdo da patologia pela literatura cientifica, somada a
dados estatisticos da frequéncia da decisdo. Portanto, € comum que 0O
profissional atribua um valor de probabilidade, ex. “possivel cancer”, “provavel
cancer”, “diagnostico definitivo de céancer’. Outros termos referentes a
modalidade versam sobre a causa da patologia (ex. “diarréia provavelmente
de origem infecciosa”) e progndstico (ex. “cancer provavelmente benigno”).
Termos que se referem a imprecisdo também sdo comuns na medicina,
especialmente em terminologias utilizadas para fins epidemioldgicos como o
CID-10. Um exemplo claro s&do os marcadores “ndo especificado”, que néo
adicionam informacao sobre a doenca mas sobre 0 que se sabe sobre aquela
instancia especifica da doenca.

e Termos relativos a normalidade e divisdes arbitrarias (fiat boundaries): alguns
termos usados na documentacdo médica pretendem transmitir instrucées
sobre como a informagéo deve ser interpretada, e ndo sobre a entidade em si.
Por exemplo, um neonato com a freqUéncia cardiaca de 110 batimentos por
minuto tem a “frequéncia cardiaca normal”’. Porém, um adulto com esta
freqliéncia apresenta “taquicardia”. Além de induzir a interpretacdo, as
divisbes frequentemente se baseiam em dados estatisticos e populacionais,
podendo apresentar variacdo entre paises diferentes. Por fim, é importante
notar que parte do conhecimento médico é baseada em eventos historicos

gue tiveram definicdo quase arbitraria.

As categorias acima se referem a terminologia existente em vocabularios médicos,
destinados a descricao clinica do paciente. Porém, uma ontologia deve representar o
conhecimento médico e ndo somente as instancias. Nesta tarefa, também podemos
encontrar dificuldades de representar o conhecimento basico da medicina de acordo com a
metodologia realista. Schulz e outros (2009b) argumentam que a tentativa de codificar

conhecimento default (conhecimento tipicamente verdadeiro a menos que existam
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evidéncias em contrario, como a afirmacdo “passaros voam”) ou probabilistico utilizando
ontologias da forma com existem atualmente tem grandes chances de produzir modelos
incorretos. Ontologias ndo podem expressar afirmativas probabilisticas uma vez que
considera-se o principio que “todas as propriedades associadas a um tipo (universal) em
alguma ontologia deve ser verdadeiro para todas as instancias de um tipo particular”’
%(STENZHORN et al., 2008, p.3770).

Portanto, conhecimento probabilistico como fatores de risco para doencas ou chance
de mortalidade ndo podem ser expressas de forma simples e intuitiva. Ao dizer que fumar
aumenta a chance de cancer de pulmao, ndo dizemos nada sobre qualquer instancia de
cancer. Uma solucdo seria representar estas afirmacdes como disposi¢cdes probabilisticas,
entidades dependentes que ndo precisam de realizagdo para existir, levando a criagdo de
nés, como por exemplo “Risco de céancer’, na ontologia. JA a definicAo precisa da
probabilidade ndo seria possivel na atual concepcao de ontologia (50% de risco de morte),
exigindo outras formas de representacao.

Por fim, o realismo imp&e restricbes ao uso de ontologias em sistemas de informagéo
hospitalares, uma vez que dificulta a expressdo de alguns termos administrativos comuns.
Por exemplo, uma cirurgia cancelada ndo é e nunca foi uma instancia de uma cirurgia, mas

um planejamento.

A busca por mecanismos robustos de representacao da pratica médica sdo o grande
motivador deste trabalho. Como vimos, o profissional de salde representa em um prontudrio
diversas afirmagfes que ndo podem ser representadas adequadamente em ontologias
realistas devido a restricdes exigidas pela metodologia. Atualmente, a forma mais proxima
para expressdo destas afirmagfes (que estamos chamando genericamente de termos e
afirmacdes epistémoldgicas, visto que estdo relacionados a forma como o profissional
aborda a realidade) é o uso de modelos informacionais (SCHULZ; CORNET, 2009).

Porém, ndo existe ainda uma metodologia consolidada para ligar ontologias e
modelos informacionais (RECTOR et al.,, 2009). Além disso, os modelos possuem

inconsisténcias de modelagem, e requerem tecnologias especificas para seu funcionamento,

%2 all properties associated with any given type in any ontology must be true for all instances of
this particular type
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uma vez que sua criacdo é guiada prioritariamente por casos de uso. Para buscar uma
resposta para as limitagdes das ontologias mantendo os beneficios da modelagem formal e
I6gica, vamos explorar trés alternativas: o uso de ontologias informacionais, uso de redes
conceituais informais (como a linguagem SKOS) e abordagem interpretativa da

hermenéutica.

3.2.4.3 Ontologias informacionais para representacdo de afirmativas epistemologicas

As afirmativas epistemoldgicas se referem a forma como conhecemos as coisas. A
descri¢cdo das entidades de conhecimento e informagéo (considerando conhecimento algo
proprio do ser cognoscente, e informacdo como uma entidade externa ao ser) ndo descreve
uma entidade, mas é sobre uma entidade (entidade intensional, no sentido dado por Franz
Brentano). Portanto, é falso representar uma “cirurgia cancelada” como uma “cirurgia”, pois
esta nunca aconteceu. Uma solugao é representar a “cirurgia cancelada” como um objeto
informacional, um planejamento, que é sobre uma “cirurgia”. Neste caso, a cirurgia nunca
serd concretizada, mas o planejamento existiu durante um espaco de tempo definido e

evidenciado.

No decorrer deste estudo, iremos explorar as possibilidades de representacdo de
termos epistemoldgicos através de ontologias informacionais, como proposto por Schulz, e
outros (SCHULZ et al., 2010a). Para tal, utiliza-se a Information Artifact Ontology (IA0)*. A
IAO é uma ontologia que representa as entidades informacionais através de artefatos. A
criacdo desta ontologia foi motivada pela necessidade de representar entidades comuns na
pesquisa cientifica como publicacdes, resultados e bases de dados. Outros exemplos de

artefatos informacionais sdo numero serial, endereco de e-mail, jornal, nota de laboratorio.

Pode-se perceber a intersecéo entre a ontologia informacional IAO e os modelos de
informac&o na medicina. Estes modelos (como o0 HL7 e o OpenEHR) pretendem padronizar
a forma como os registros em medicina s&o feitos, definindo meta-dados e terminologias
para a criacdo destas mensagens. Portanto, um metadado como “Diagndstico primario” n&o

denota diretamente a doenca, mas afirma que tal diagnéstico € o caso, ou seja, O

% http://code.google.com/p/information-artifact-ontology/
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diagndstico é sobre a doenca do paciente. De fato, “diagndstico” é uma entidade
informacional bem definida e consensual e poderia ser representada desta forma, com todos

0s beneficios da representacdo ontologica (re-uso, inferéncias consistentes, consenso).
3.2.4.4 Redes conceituais

Nas secBes acima, defendemos as vantagens do realismo sobre o conceitualismo
como base para uma metodologia consistente de desenvolvimento de sistemas
terminoldgicos, particularmente ontologias. Apesar de oferecer consisténcia e coeréncia, o
realismo exige que a representagdo seja restrita pela realidade como descrita pela ciéncia.
Este trabalho avaliarA o uso de conceitos para representagdo de informacdes
epistemoldgicas, ampliando o escopo coberto pela representacdo. Para tal, seguiremos as
recomendacdes descritas por Klein e Smith. Para definir melhor o significado de conceito e
evitar o uso inadequado do termo, usaremos a definicdo destes autores: “conceito deve ser
usado exclusivamente para referir 1) ao significado do termo geral correspondente, este
termo sendo 2) Unico e 3) consensual entre pessoas da mesma area de conhecimento”
(KLEIN; SMITH, 2010, p.722).

O uso de conceitos na representacdo de informacdes clinicas, apesar de ser mais
sujeito a inconsisténcias, permite a representacdo mais proxima da linguagem, ja que
representa o significado do termo, e ndo denota uma entidade (universal ou particular). A
definicdo de cada termo pode ser feita através do uso de linguagens formais ou através de
descricdo em linguagem natural, de acordo com homogeneidade da interpretacdo do
significado do termo (conceitos como cima e baixo sdo muito intuitivos e interpretados de
forma homogénea, enquanto o termo AIDS requer explicacbes mais precisas). O
relacionamento entre conceitos deve ser feito através de relagbes semanticas

“mais_abrangente” e “mais_especializado”**

, considerando se o significado dos conceitos.
Adicionalmente, podemos considerar a relagao “relacionado”, proposta na definicdo do

padrdo W3C SKOS* (Simple Knowledge Organization System).

% Referindo-se a “broader_than” e “narrower_than”, respectivamente
% http://www.w3.0rg/2004/02/skos/
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3.2.4.5 Hermenéutica

As duas abordagens mencionadas para solucionar as limitacbes das ontologias
realistas buscam solucdes praticas para representacdo do conhecimento mantendo a
consisténcia proposta pelo realismo. O realismo ontolégico busca responder a multiplicidade
de modelos conceituais e linguagens com restricdes sobre o qué pode ser representado
sem ambiguidades. A hermenéutica propde uma quebra paradigmatica radical, ao afirmar
qgue a definicdo do ser depende de uma interpretacdo constante do ser cognhoscente e,

portanto, ndo pode ser definida a priori.

O estudo da hermenéutica aqui apresentado é baseado nos trabalhos de Fonseca e
Martin (FONSECA; MARTIN, 2005a; FONSECA; MARTIN, 2005b; FONSECA; MARTIN,
2009). Por sua vez, estes autores se referem a hermenéutica de Gadamer, que afirma que o
significado de uma representacao ou um simbolo é aberto a interpretacdo. Dois conceitos
citados pelos autores sdo particularmente relevantes para o desenvolvimento de ontologias:

guebra e fusdo de horizontes.

O conceito de quebra (breakdown), criado por Heidegger e transposto para a
inteligéncia artificial por Winograd e Flores (1987), sugere que o conhecimento sobre um
objeto ndo se da através do contato com o0 mesmo, mas através de uma situacéo
inesperada na interacdo com este objeto. Um exemplo comum é o ato de martelar um prego.
Se a acdo ocorre como esperado, 0 martelo ndo é visto como um objeto com propriedades
definidas (funcdo, categoria), mas é integrado ao conjunto maior de acdes que compde o
martelar (ready-at-hand ou zuhanden). Porém, se ao invés de acertar o prego a pessoa
acerta o dedo, ocorre uma quebra, e 0 objeto se torna o centro da atencéo (Present-at-Hand
ou vorhanden). A implicag@o para o presente trabalho é a sugestédo da criacdo de espacos
para quebras na comunicagdo, em que usuarios e criadores das ontologias pudessem
promover a resolucdo de inconsisténcias em busca de ontologias mais naturais (ready-at-
hand).

O conceito de fusdo de horizontes propbe que a compreensao entre dois
comunicadores requer que seus horizontes — uma perspectiva limitada mas aberta,
composta por um conjunto de pressupostos e valores — sejam unidos. Para a fusdo, duas
condicBes devem ser atendidas. Os comunicadores precisam saber qual é o conteudo de
conhecimento comum, incluindo as dimensfes em que 0s objetos da conversagao

permanecerdo constantes ou exibirdo variacao previsivel. Em segundo lugar, os dados
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devem ser ordenados segundo as dimensdes em que exista variacdo no significado. S&o
estas dimensfes que estdo em questdo e que devem ser aproximadas para a fusao.
(FONSECA; MARTIN, 2005a)

Acredita-se que estudo da proposta de ontologia hermenéutica resulta em
contribuicbes relevantes na avaliacdo das vantagens da representacdo dos termos
epistemoldgicos por ontologias informacionais e conceitos, por levar em consideracdo a
importancia da interpretacédo do receptor da mensagem e sua forma de conhecer a realidade
através da mensagem. No caso da comunicacdo médica € essencial que toda mensagem
clinica seja corretamente interpretada e armazenada, de forma a ser recuperada
consistentemente. O objetivo do estudo da hermenéutica neste trabalho é alargar a
compreensdo sobre a natureza do processo de comunicacdo e significacdo, para que as
insuficiéncias das abordagens estudadas sejam prontamente reconhecidas para que uma

solucao seja desenvolvida. Por fim, concordamos com a afirmagao de Hjorland:

“Cientistas da informagado devem se perguntar a pergunta pragmatica:
Dado os diferentes interesses e paradigmas da area, quais tipos de
interesse um sistema especifico deve apoiar? Qual diferenca faz se
alguns tipos de relacbes seméanticas sdo usados em detrimento de
outras? Talvez a tarefa mais importante do profissional da informacao
seja fazer visiveis os diferentes interesses e paradigmas para que o
usuario faga uma escolha informada” % (HJORLAND, 2007, p.389).

% Information scientists should ask the pragmatic question: Given the different interests and
paradigms in the field, what kinds of interest should this specific system support? What
difference does it make whether some kinds of semantic relations are used at the expense of
others? Perhaps the most important task of the information professional is to make the
different interests and paradigms visible so that the user can make an informed choice
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3.3 A TROCA DE MENSAGENS EM BIOMEDICINA — SEMIOTICA E
MODELO DE INFORMACAO EM SAUDE

Como discutimos acima, podemos distinguir duas correntes que propdem o uso de
ontologias (como artefato de sistemas de informagéo): 1) a corrente conceitual, que propde
0 uso de ontologias para representar o conhecimento sobre algum dominio através de
axiomas ldgicos, permitindo inferéncia automatizada; 2) a corrente realista, que propde o
uso de ontologias para representacdo da realidade, garantindo que a representagcdo €
consistente e robusta. O objetivo deste trabalho situa-se entre estas duas correntes, pois a
complexidade do dominio impede que o significado dos termos e a relacdo entre eles sejam
consistentes sem uma representacdo adequada do conhecimento médico. Enquanto a
ontologia realista € particularmente adequada para garantir robustez e consenso, 0s
principios filosoficos subjacentes ndo permitem a representacdo de termos fora do dominio

do real, que chamamos anteriormente de termos epistemolégicos.

Nesta secdo, pretendemos avaliar a contribuicdo de outras formas de comunicagdo
entre sistemas de informacdo em salude que levam a interoperabilidade entre estes sistemas.
Para tal, tracaremos um paralelo entre o0 estudo da semidtica e o estudo da
interoperabilidade, comparando as nog¢des de sintaxe, semantica e pragmatica. Em seguida,
faremos uma exposicdo dos modelos de informacdo em saude, ferramentas importantes na

atualidade para a comunicacao de sistemas de informagéo.

N&o faz parte do escopo deste trabalho explorar minuciosamente um assunto denso
como as teorias de significado e, portanto, nos limitaremos a demonstrar algumas teorias

relevantes ao nosso estudo.
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3.3.1 Semiotica e significado

Desde sua origem, as ontologias (como artefato computacional) tiveram grande
influéncia da comunidade da representacdo de conhecimento, oriunda por sua vez da
inteligéncia artificial. O centro desta corrente é baseado na modelagem de eventos do
mundo real, exteriorizando 0 modelo através do uso de simbolos e suas regras de
manipulacdo (GOFAI — Good OId Fashioned Artificial Intelligence). Ao tratar de
interoperabilidade, é essencial explorar o estudo dos sinais e suas implicacbes para o
desenvolvimento de ontologias. Sinais sdo padrbes de representacdo, que tomam
materialidade sob a forma de cédigos numéricos, palavras, padrées de luz e sombra
(desenhos), objetos estaticos e em movimento, dentre outras formas. Trés termos se

destacam sobre este tema: Sintaxe, Semantica e Pragmatica.

Sowa (2000), baseado em Peirce, define os trés termos como ramos da
semiética (estudo dos sinais, ou signos) da seguinte forma:
e Sintaxe: estudo que relaciona um signo a outros signos;
e Semantica: estudo que conecta 0s signos as coisas no mundo, e padrdes
de signos a padrfes correspondentes que ocorrem entre coisas as quais
o0 signo se refere;
¢ Pragmética: estudo que relaciona signos aos agentes que os utilizam
para se referir a coisas no mundo, e para comunicar suas intengdes
sobre essas coisas a outros agentes, que podem ter intencdes
semelhantes ou diferentes a respeito das mesmas coisas ou coisas

diferentes.

A semiotica explica o significado através da relacdo entre o simbolo, o referente,
e a referéncia (ou pensamento). O modelo linguistico mais comum é o descrito por Ogden e

Richards (Figura 3). O simbolo ou sinal ¥ é um padrdo de dados identificado e

¥ peirce divide sinais em trés tipos: icones (se associa ao objeto através de semelhanca
estrutural, como a foto de um p&o e uma padaria); indice (denota o objeto por uma conexéao
real entre o sinal e o objeto, como o cheiro de pdo e uma padaria); e simbolo (denota o objeto
por um sinal arbitrariamente selecionado, como a palavra “padaria”’). Como estes termos
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individualizado pelo observador. O conteddo do simbolo evoca uma associacdo entre o
simbolo e o referente, sendo o simbolo uma forma de representacdo da entidade
referenciada. A terceira entidade, chamada de pensamento, referéncia ou conceito,

relaciona o simbolo ao seu referente.

PENSAMENTO OU REFERENCIA

SIMBOLO e REFERENTE

Figura 3 — Tridngulo semiético de Ogden e Richards

A sintaxe é classicamente considerada o estudo das regras de formacgédo e
manipulacdo de simbolos. A sintaxe na analise linguistica se refere a disposi¢cdo de cada
termo na frase e das frases no discurso, sem nenhuma relagdo direta com o significado
individual ou coletivo dos termos. A seméantica, por outro lado, pretende definir o significado

dos termos e das frases.

Assim como a busca da resposta para a pergunta ontolégica “o que é ser”, o
estudo da linguagem e do processo de significacdo € milenar. A palavra significado pode ser
compreendida de varias formas. Sellars apud Rapaport (2002) aponta algumas
interpretacdes para a palavra significado:

e Significado como traducéo:

aparecem em diferentes contextos fora dos trabalhos de Peirce, ndo faremos esta distin¢céo e
usaremos simbolo e sinal indistintamente no sentido mais abrangente.
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o ‘“‘redondo” significa circular
o “cheval” significa cavalo
e Significado como sentido®®
o ‘“‘redondo” expressa o conceito Circularidade
o ‘“cheval” expressa o conceito de Ser Cavalo
¢ Significado como o ato de nomear
o “redondo” nomeia o conceito Circularidade
o ‘“cheval’ nomeia cavalos
e Significado como conotagéo
o ‘“cheval”’ conota a propriedade de possuir quatro patas
o “Parigi” conota a propriedade de ser a capital da Franca
e Significado como denotagéo:

o ‘“redondo” denota coisas circulares

E possivel identificar dois paradigmas dominantes no estudo do significado
(SPEAKS, 2010): o paradigma logico-positivista e o pragmatico. O lbégico-positivista,
representado por teéricos como Carnap e Wittgenstein (jovem) sugere que as expressoes
sao substitutos das entidades e seus significados séo as entidades a que eles referem. Esse
paradigma é composto por varias teorias, que chamaremos genericamente de teorias
proposicionais e corresponde a seméntica. O paradigma pragmatico, representado por
teéricos como John Dewey e Wittgenstein (tardio) sugere que as expressdes sao
ferramentas para interacdo e seus significados sdo suas fungbes embutidas na interacgéo,
permitindo a continuidade satisfatéria desta interacdo. Chamaremos as teorias resultantes

deste paradigma de teorias fundamentais do significado baseado em (SPEAKS, 2010).

As teorias proposicionais afirmam que a linguagem é composta de proposicdes
que podem ser verdadeiras ou falsas. Estas teorias tém grande proximidade da teoria de
referéncia que, ao invés de relacionar as expressdes ao significado, relacionam as
expressdes as suas contribuicbes para determinar o valor verdade das expressfes. Por
exemplo, ao afirmar que “Dilma Roussef é a presidente do Brasil”, &€ possivel determinar

qgual é a entidade a que o nome “Dilma Roussef” se refere, e avaliar a condi¢do verdade da

% No original “Meaning as sense”
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expressao. Como Carnap coloca, “Saber a condicdo verdade de uma sentenga é saber o
que é afirmado por ela (...)- em termos comuns, seu “significado”. (CARNAP, 1910) apud
(CREATH; FRIEDMAN, 2007, p.171). Na visdo de alguns autores desta corrente, a
linguagem natural poderia ser simplificada e re-escrita em logica formal, podendo ser tratada

matematicamente.

A criacdo de significado se da conforme a atribuicdo adequada de um referente a
um simbolo, ja que o conteudo do simbolo determina o referente. O processo de identificar o
referente nem sempre é 6ébvio. Um exemplo comum sado os termos “estrela vespertina” e
“estrela matutina” se referem a mesma entidade no mundo real, o planeta Vénus. Porém,
intuitivamente os dois termos tém significados diferentes, transmitindo mensagens sobre o
momento em que o astro celeste fica mais visivel. Outro problema da teoria é a necessidade
da interpretagdo do contexto para algumas expressdes, como “eu”, “agora” e “ha 100 anos”,
visto que o referente se altera de acordo com condigbes externas a frase. Podemos
conceber o processo de identificacdo do referente através de duas formas: intensdo e

extensao.

Intenséo é o conjunto de fungdes ou regras que permitem o reconhecimento do
referente, mesmo que o referente exato ndo possa ser reconhecido. Por exemplo, nés
somos capazes de interpretar a expressdo “o maior carro azul do mundo”, mesmo sem
saber exatamente qual entidade individual é referida na expressdo. A frase transmite um
conjunto de regras que permite a identificacdo da entidade caso saibamos o tamanho e a
cor de todos os carros do mundo. Entidades intensionais ndo precisam existir no mundo real,
uma vez que a regra permite a compreensao independente do conhecimento sobre o
verdadeiro referente. Sdo entidades intensionais as entidades ficcionais, 0s objetos néo
existentes (unicérnios), os objetos impossiveis (quadrados redondos), os objetos do

pensamento, as proposi¢des e os objetos arbitrarios (RAPAPORT, 2009).

Extensdo € a identificacdo do referente através da criagdo de um conjunto de
entidades que correspondem ao termo ou simbolo. Um termo pode ser definido através de

uma definicdo ostensiva, ou seja, por um processo de apontar todas as entidades que o

¥ “Since to know the truth conditions of a sentence is to know what is asserted by it, the given

semantical rules determine for every sentence of [a constructed language~what it asserts —in
usual terms, its “meaning” — or, in other words, how it is to be translated into English”
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termo referencia — independente das regras que estejam embutidas no pensamento do

observador.

Simbolo Simbolo

Vogais=letras/do conjunto

Vogais = fonema em cuja emissao o
V={A,E, I, O, U}

ar passa livremente pela boca

1,
W

ABCDEFGHIJKLMN (ABCOEFGHI)KLMN

Figura 4 — Representacéo de intensdo e extenséo

As teorias fundamentais do significado (pragmatica da semiética) sdo baseadas
na idéia que a linguagem é uma ferramenta abrangente de comunicagéo e, portanto, teria

uma funcéo de coordenar as interacdes entre as pessoas. Wittgenstein exemplifica:

“Agual

Foral

All

Ajuda!

Perfeito!

N&o!

Vocé ainda esta disposto a chamar estas palavras de “nomes de objetos”?”*

(WITTGENSTEIN, 1997, p.13)

Nesta concepcéo, existe uma diferenca entre o significado, ou contetido de uma
expressao linguistica (ou seja, aquilo que a expressdo descreve) e 0 que a pessoa quis

dizer esta frase. Na expressdo publicitaria “Nao é uma Brastemp” ao se referir a

0 “\Wasser! Fort! Aul Hilfe! Schén! Nicht! Bist Du nun noch geneigt, diese Wérter “Benennungen
von Gegestanden® zu nennen?”
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eletrodomésticos de marcas diferentes, o objetivo do publicitario ndo € fazer uma afirmacéo
corrigueira sobre o produtor do equipamento, mas sugerir implicitamente a diferenca na
qualidade entre os produtos. Um dos principais teéricos desta corrente é Paul Grice.

Segundo Grice, o significado pretendido da fala poderia ser analisado da seguinte forma:

a significa p ao dizer x se e somente se a pretende ao dizer x que:
1. Sua audiéncia acredita em p,
2. Sua audiéncia reconheca sua intencao e

3. 1) ocorra baseado em 2);

O exemplo torna clara a divisdo entre semantica e pragmatica no dominio das
ontologias. Porém, Rapaport (2002) questiona a divisdo entre sintatica e semantica.
Rapaport argumenta que o comportamento linguistico adequado (como julgado por um
observador externo) de um sistema de inteligéncia artificial ndo requer o contato com o
mundo através da percepcdo sensorial. Exemplificando com um sistema de inteligéncia
artificial, ele aponta que semantica ndo necessariamente € uma correspondéncia entre a
linguagem e o mundo, mas entre a linguagem comum e a linguagem particular de um

sistema — a linguagem que representa o conhecimento sobre as coisas do mundo.

Nesta concepgéo, a frase “red quer dizer vermelho” ndo diz nenhuma informagao
sobre o termo “red” que ndo poderia ser formulado de outra forma. Porém, se alguém quer
saber o que “red” quer dizer, basta dizer que significa “vermelho” e as mesmas associagdes
serdo transmitidas ao novo termo, ou seja, houve apenas uma manipulacdo sintatica que
associou dois simbolos a um mapa mental. Segundo este autor, “falar sobre “o“ sentido de
uma frase ndo é adequado; o contexto deve ser levado em conta. Mas o sentido geral do
argumento se mantém: Sentidos de sentengas sdo dados por pensamentos, ndo por
condigbes verdade” ** (RAPAPORT, 2002, p.19).

Apesar da divergéncia com a definicdo de Carnap apontada acima, os simbolos

e a interpretacdo podem ser individualizadas a partir da necessidade de uma resposta para

1 Of course, to talk of ‘the’ meaning of a sentence is misleading; context needs to be taken into
account. But the broader point holds: Meanings of sentences are provided by thoughts, not by
truth conditions.
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continuidade do dialogo. Ao invés dos simbolos transmitirem o significado (e do interlocutor
que escuta ter que interpretar a expressao), 0os simbolos ativam o significado na mente do
interlocutor, como que ativassem os conceitos (RAPAPORT, 2003). Para este autor, a
semantica de sistemas computacionais é uma semantica sintatica - € uma semantica formal

em gue o significado diz respeito a uma funcdo matematica (funcado interpretacdo).

Ainda outra abordagem é apresentada por William Woods (2007), que propde
uma semantica procedural. Segundo este autor, sdo incorretas as seguintes noc¢des do que
€ semantica (WOODS, 2010):

e A totalidade dos conceitos conectada a um conceito sdo sua semantica

e Qualquer coisa que um sistema faz com a entrada de dados é sua
semantica

¢ Na&o hé diferenca entre sintaxe e semantica

e Semantica esta no olhar do observador (0s nhomes das classes)

A idéia da semantica procedural é que a semantica de frases em linguagem
natural pode ser caracterizada em um formalismo cujo significado seja definido por
procedimentos abstratos que podem ser realizados. Portanto, o significado de um
substantivo é o procedimento para determinar se ele é verdadeiro ou falso, e o significado

de uma acgéo € a habilidade de realizar a agéo ou dizer se esta foi realizada.

Quadro 1 - Definicdo de significado de acordo com as teorias apresentadas

Semantica Teorias Semantica

Sintéatica Proposicionais procedural Pragmatica

Relacéo entre

: Procedimentos | Uma proposicao
uma linguagem

Oqueé tblica e uma Relacdo entre o abstratos que | como pretendida
significado? b termo e o mundo possam ser pela pessoa que
linguagem )
. realizados declara
privada

Almeida e colaboradores (ALMEIDA et al., 2011b) oferecem uma revisédo
abrangente sobre o significado de “semantica” para a comunidade da Web Semantica. Estes
autores diferenciam a semantica para humanos, que aumenta a medida em que mais

informacéo é adicionada sobre um termo, e semantica para maquinas, que aumenta a
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medida que a expressividade formal (simbdlica) permite representacdes mais complexas
com inferéncias corretas.

O estudo atual das ontologias (e de outras abordagens para organizacdo e
representacdo de conhecimento) e da logica subjacente para sua representacdo é baseada
gquase que exclusivamente em teorias proposicionais (HJORLAND, 2007), uma vez que
prop8e métodos objetivos de avaliacdo do significado, além de permitir a aproximacao da
l6gica com a linguagem. O objetivo proposto das ontologias € ser utilizado como artefato de
representacdo do conhecimento e linguagem independentemente do utilizador — uma
abordagem puramente pragmatica oferece dificuldades ao exigir que a audiéncia do
interlocutor atribua crengas e intencdes, criando uma ambiguidade contraprodutiva. Soma-
se a isto a necessidade que interlocutor e audiéncia compartilhem a praxis (habitos,
costumes) e modos de ser semelhantes. Citando novamente Wittgenstein, “se um ledo
pudesse falar, nés ndo poderiamos entendé-lo” * (WITTGENSTEIN, 1997, p.223)

Para para a comunidade de integracdo de sistemas, o significado de semantica,
a relacdo entre semantica e sintaxe e as solugbes propostas para a comunicacdo entre
computadores tém conotacdo bem mais pratica. E um consenso bem estabelecido que a
comunicacdo entre diversos sistemas de informacdo em saude € um pré-requisito para
atingir os objetivos de melhoria dos servi¢cos de saude. O cuidado em saude € tipicamente
multidisciplinar e realizado em varios locais diferentes (hospital, centro de saude,
laboratorios e centros de diagnostico por imagem, etc.), e cada ponto de atengéo precisa de
todas as informagfes pregressas para tomar a conduta correta. Porém, a complexidade do
dominio aumenta a complexidade das mensagens e dificulta a troca de informacgbes
trataveis por computador. A interoperabilidade seméntica é advogada como a principal
solucdo para este problema. A multiplicidade de interpretacdes para o termo "semantica"
gera grande numero de definicdes para a interoperabilidade. Interoperabilidade semantica

pode ser definida como:

"A capacidade, facilitada por aplicacdes e sistemas de tecnologias da
informagédo e comunicacao (TIC), de trocar, compreender e agir em
informac&@o de conhecimento de pacientes/cidaddos e outras fontes
relacionadas a salde, entre profissionais de saude, pacientes e

outros atores e organizacgfes linguistica e culturalmente diferentes,

*2 Wenn ein Léwe sprechen kénnte, wir kdnnten ihn nicht verstehen.
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dentro e através de jurisdicbes do sistema de salde de maneira
colaborativa"®® (STROETMANN et al., 2009, p.10).
Nesta secdo veremos a definicdo de semantica e sintaxe na comunidade de
integracdo de dados para posicionar os modelos de informacdo e ontologias nas categorias
adequadas.

Ao avaliar o grau de compreensédo de uma expressao transferida de um sistema para

outro, existem varias possibilidades de interoperabilidade (EUZENAT J., 2001):

o Caodificacdo: ser capaz de segmentar a representacdo em caracteres

e Léxica: ser capaz de segmentar a representacdo em palavras (ou simbolos)

e Sintética: ser capaz de estruturar a representacdo em sentencgas estruturadas
(ou férmulas ou afirmativas)

e Semantica: ser capaz de construir o significado proposicional de uma
representacao

e Semidtica: ser capaz de construir o significado pragmatico

A interoperabilidade sintatica é a interoperabilidade no nivel da aplicacdo que permite
gue multiplos componentes de software co-existam, mesmo que suas linguagens de
implementagdo, interface e plataforma de execugdo sejam diferentes. Interoperabilidade
semantica pode também ser definida como a faculdade de interpretar as anotagdes no nivel
semantico, ou seja, atribuir a cada pedago de conhecimento importado a interpretacédo
correta ou conjunto de modelos. A distin¢cdo entre interoperabilidade sintatica e semantica &

mais bem descrita através de um exemplo (PARK; RAM, 2004, p.596):

Vamos assumir que temos um dado de valor “37”. O que “37” significa
para nés? Esta informagédo pode ser inatil a menos que saibamos seu
significado. Se “37” esta armazenado na base de dados de
temperatura, n6s podemos assumir com seguranga que “37” é sobre
temperatura. Se estd armazenado no atributo da idade da pessoa,

entao podemos facilmente concluir que “37” é a idade da pessoa.

“ the ability, facilitated by Information and Communication Technologies (ICT) applications and
systems, to exchange, understand and act on citizens/patients and other health-related
information and knowledge among linguistically and culturally disparate health professionals,
patients and other actors and organizations within and across health system jurisdictions in a
collaborative manner
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Neste caso, uma vez que podemos identificar seu significado
baseado na informacao do esquema da base de dados (ou seja, pelo
nome do atributo), nés trabalhamos com a “semantica fraca”.
Semantica fraca pode ser identificada baseada na informacéo
estrutural, sintatica e de valor/extensional contida nas bases de dados.
Continuemos a examinar as complicagbes associadas ao valor “37”.
Quando tentamos entender a semantica do dado, nés devemos
identificar o contexto em que os dados estdo sendo usados. Por
exemplo, em varios paises asiaticos, o esquema de contagem da
idade é diferente daquele usado no Ocidente. Nestes paises asiaticos
(ex. Coréia), no dia em que a crian¢a nasce, sua idade € um. Apds, a
idade do bebé aumenta 1 ano a cada Ano Novo. Entdo, se um bebé
nasce em 31 de dezembro, sua idade é dois em seu segundo dia de
vida. Portanto, a mesma idade de uma pessoa “37” é interpretada
diferentemente nos Estados Unidos e Coréia. Neste exemplo, para
interpretar corretamente a semaéntica do valor “37”, nés devemos
entender o contexto social da fonte dos dados. Entretanto, este tipo
de heterogeneidade semantica ndo € limitada a diferencas culturais.
Até em um mesmo pais, a forma como uma organizagdo define sua
seméantica pode ser diferente de outra organizacdo. (...) Portanto,
multiplas interpretagdes do mesmo dado fazem com que o esforco de
integracdo seja extremamente dificil, uma vez que cada fonte de
informacgéo e receptor potencial desta informagdo podem operar em
um contexto diferente, o que leva a uma heterogeneidade semantica

de larga escala “,

* Let us assume that we have a data value “37.” What does “37” mean to us? This information
may be useless unless we know its meaning. If “37” is stored in the temperature database, we
can safely assume that “37” is about temperature. If it is stored in a person’s age attribute,
then we may easily conclude that “37” is a person’s age. In this case, since we can identify its
meaning based on the schema information from a database (i.e., the name of an attribute), we
deal with “weak semantics.” Weak semantics can be identified based on structural, syntactic,
and value/extensional information in databases [Sheth 1995]. Let us further examine the
complication associated with the data value “37.” When we attempt to understand the data
semantics, we should identify the context of the data being used. For instance, in many Asian
countries, their age counting scheme is different from that of Western countries. In those Asian
countries (e.g., Korea), on the day a baby is born, her age is one. Afterward, the baby’s age is
incremented by 1 each New Year. So, if a baby is born on December 31, her age becomes two
on the very next day. Therefore, the same person’s age “37” is interpreted in the United States
differently than in Korea. In this example, to correctly interpret the actual semantics of the data
value “37,” we must understand the social context of the source data. However, this type of
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O que a interoperabilidade semantica pretende promover € a habilidade de resolver
conflitos semanticos que surgem de diferentes perspectivas, significados implicitos e
pressupostos, criando um ambiente informacional compativel baseado em conceitos
consensuais, acordados entre as diversas unidades de negoécio. Portanto, nesta visdo, a
interoperabilidade sintatica d4 a solucdo tecnoldgica, enquanto a interoperabilidade

semantica cria solucdes semidticas, linguisticas, filoséficas e sociais.

3.3.2 Modelos de Informag&do em Medicina

A documentacdo médica € classicamente composta por documentos pouco
estruturados, escritos & mao, e com contetdo heterogéneo de acordo com a especialidade
médica. Ao mesmo tempo, o prontuario médico (0 conjunto de documentos clinicos que
descreve o histdrico de saude de um determinado paciente) € uma ferramenta essencial do
trabalho, ndo apenas para fins médico-legais de documentacdo, mas como estruturacéo de
planos de cuidado e busca de informacdo para tomada de decisdo. InUmeras tentativas de
estruturar o prontuario ja foram feitas nos ultimos 50 anos. Uma das primeiras foi o
prontudrio baseado em problemas, proposto por Lawrence Weed em 1969. Na proposta de
Weed, cada problema de salde do paciente deveria ser individualizado no processo de
documentacdo e estruturado em quatro partes: Subjetivo, Objetivo, Avaliacdo e Plano (o
acrénimo SOAP). Para os diversos usos do prontuario no meio eletrdnico esta estruturacédo
é insuficiente — é necessario estruturar os diagndésticos, medicamentos, exames laboratoriais,
sintomas, etc., de acordo com as necessidades de uso da informacédo de cada sistema. Para
solucionar estes problemas, varias associagfes criadoras de padrdes propuseram estruturas,

através de modelos de informagéo para compartilhamento.

semantic heterogeneity is not limited to cultural differences. Even within the same country, the
way in which one organization defines data semantics could be different from the way another
organization defines it. Different functional units in the same organization could interpret and
use information differently. Hence, multiple interpretations of the same data make an
integration effort extremely difficult since each source of information and potential receiver of
that information may operate within a different context, which leads to large-scale semantic
heterogeneity
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Modelos de informagéo tém sido usados na informatica em saude h& vérias décadas.
Eles podem ser utilizados em templates para entrada de dados do prontuério em prontuarios
médicos eletrbnicos — seu objetivo é definir um conjunto de variaveis comuns para permitir a
interoperabilidade semantica. A criacdo destes modelos é realizada através da definicdo de
necessidades de comunicagdo e casos de uso praticos. Podem ser codificados varios tipos
de informacédo, como afirmacfes contextuais sobre eventos ou entidades particulares. Na
secao abaixo descreveremos trés organizacfes de grande importancia na promoc¢éo da
interoperabilidade na saude neste inicio de século XXI, as quais também sao relevantes
para os objetivos do presente trabalho (BLOBEL et al.,, 2006): o Health Level Seven
International (HL7), a Fundagdo OpenEHR e a International Standards Organization (1ISO),
especificamente o padrdo ISO/CEN EN13606.

3.3.2.1 Health Level Seven International (HL7)

O HL7% é uma organizacdo desenvolvedora de padrdes — Standards Developing
Organizations (SDO) — que opera no dominio da saude, criando padrbes de dados
administrativos e clinicos. O nome é originario dos niveis de comunica¢édo da Open Systems
Interconnection — o nivel sete é o nivel aplicacional*®. A missdo do HL7 é criar padrdes para
interoperabilidade que melhorem a prestagdo de cuidado de saude, otimizem o fluxo de
trabalho, reduzam a ambiguidade e melhorem a transferéncia de conhecimento entre os
agentes envolvidos, incluindo os prestadores servicos de saude, agéncias governamentais,

agente comerciais, outras SDOs e pacientes.

Existem duas versbes em uso para os padrdes HL7: a versdo 2 e versdo 3. A versao
2 do padrdo de mensagens do HL7 (Protocolo de Aplicagdo para Troca de Dados
Eletrénicos em Ambientes de Saude) é o padrdo de troca de informagBes em saude mais

utilizado do mundo. Datado do final da década de 80, esta atualmente na revisao v2.6. A

* http://www.hl7.org

* Os niveis sdo Fisico (impulsos elétricos, luminosos ou radio); Ligagédo de dados (codificacdo
dos dados em bits); Rede (tecnologias de roteamento e switch); Transporte (controle do fluxo
de dados); Sessédo (estabelecimento, gestdo e término de conex8es entre aplicacdes);
Apresentacdo (traducdo entre formato de dados da rede para o formato da aplicacao);
Aplicacéo (a sintaxe dos dados é identificada, assim como as informacdes necessarias para a
aplicacdo, como autenticacéo e privacidade).
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versdo 2 padroniza o conteldo e tipos de dados de uma mensagem a partir de situacdes
comuns na prestacdo de cuidados de saude. Nestas mensagens, algumas sec¢fes séo
definidas e para cada secao sado definidos elementos, a sequéncia em que devem aparecer

0s elementos, os tipos de dados, se sdo opcionais ou mandatorios.

Por exemplo, a admissdo de um paciente em um hospital € comunicada através da
mensagem ADT (admissdo). Nesta mensagem, as trés primeiras secfes sdo MSH (que
corresponde ao cabecalho da mensagem), EVN (que corresponde ao tipo de evento) e PID
(que corresponde a identificacdo do paciente). A secdo PID é composta por varios
elementos, dentre eles, 0 nome do paciente. O nome do paciente deve obrigatoriamente
constar na mensagem, é o quinto elemento da mensagem, e deve ser representado com o
tipo XPN, que deve contém os seguintes dados (entre parénteses os tipos de dados):
|<nome da familia (FN)> ~ <Primeiro nome (ST)> ”» <Segundo nome ou demais nomes
proprios ou iniciais (ST)> " <sufixo (ex., JR or Ill) (ST)> ~ <prefixo (e.g., DR) (ST)> ~<titulos
(e.g., MD) (I1S)> ~ <cddigo do tipo de nome (ID)> ” <cédigo de representacdo do nome (ID)>
A <conteudo do nome (CE)> " <intervalo de validade do nome (DR)> ~ <ordem de
montagem do nome (ID)>|. A versdo 2 nao pressupde nenhuma linguagem especifica, e as
mensagens sdo normalmente trocadas como arquivos texto, podendo ser transmitidas em

outros formatos, como XML.

A versao 2, apesar de seu sucesso na pratica, foi alvo de vérias criticas, como a falta
de um modelo explicito, metodologia de desenvolvimento ndo documentada, falta de
definicdo formal para o contetdo e relacionamentos, ambiguidade e falta de rigor no uso de
vocabularios controlados. A versdo 3 (HL7 v3) pretende sanar os problemas enfatizando a
reducdo de ambiguidade através de trés principios: metodologia formal de desenvolvimento
orientada a objetos; énfase no uso de vocabularios controlados; transporte padronizado via
eXtended Mark-up Language (XML) (KAMINKER; CAMPQOS, 2008).

A documentagdo do HL7 v3 € composta por varios artefatos estaticos e dindmicos
(storyboards — os quais relatam uma estoria em que o padrdo € usado — diagramas de
interacdo e atividade). Dentre os artefatos estéticos estdo os vocabularios e os modelos de
informacé&o, compostos por um modelo de referéncia, o Reference Information Model (RIM),
o Domain Message Information Model (DMIM) e o Refined Message Information Model
(RMIM). Em cada modelo, sdo detalhadamente definidos os metadados de cada objeto, os

seus tipos de dados e as restri¢oes.
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Um tipo especial de padrao do HL7 v3 é o CDA (Clinical Document Architecture)
(DOLIN et al., 2006; FERANTI et al., 2006). O CDA é uma representacdo comum para
documentos clinicos através de um padrdo de marcacdo do documento que especifica a
estrutura e seméantica. O documento é definido por uma estrutura Unica, e pode conter texto,
imagens, sons e outros conteddos multimidia. Todos os documentos CDA possuem
persisténcia, autor, completude, podem ser lidos por pessoas e podem ser autenticados. O

CDA é implementado em XML.

3.3.2.2 ISO/CEN 13606

A norma ISO/CEN (Organizagéo Internacional de Padronizag&o / Comité Europeu de
Padronizacdo) 13606*" é um padrio europeu que define uma arquitetura de informag&o
minima para transmissé@o o Registro Eletrénico em Saude (RES) de um cidadédo. ISO/CEN
13606 € um padrdo que descreve a estrutura de informacdo para representar as
informacfes de forma a suportar a interoperabilidade de RES e sistemas de informacgéo
clinica, sejam middleware ou sistemas de transferéncia, adicdo, modificacdo de informacdes
de saude, ou ainda sistemas de troca de mensagens (KALRA, 2006). A norma é baseada
nos requisitos ISO 18308 (Requisitos para um Registro Eletrébnico em Saude) e garante a
interoperabilidade entre sistemas heterogéneos e legados. O objetivo da norma, assim como
o HL7 v3, é garantir a interoperabilidade na comunicacdo de RES, como apontado na

introdug&o da norma:

“O objetivo geral deste padrdo é definir uma arquitetura de
informagé&o rigorosa e estavel para comunicar parte ou o todo
de um Registro Eletrbnico em Saldde de um Unico sujeito de
cuidado (paciente). Isto serve para apoiar a interoperabilidade
de sistemas e componentes necessarios para comunicar
(acesso, transferéncia, adicdo ou modificacdo) os dados do

RES via mensagens eletronicas ou objetos distribuidos:

Preservando o significado clinico original pretendido pelo autor,

* http://www.en13606.org/
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Refletindo a confidencialidade dos dados como pretendido pelo
autor e paciente’(CEN/ISO EN13606 INFORMATION SITE,
2009)

O padrdo é composto por cinco partes: Modelo de Referéncia, Especificacdo de
Troca de Arquétipos, Arquétipos Referéncia, e Lista de Termos, Seguranca e Modelos de
Troca. O Modelo de Referéncia define os blocos de constru¢do do RES, que sédo Pastas,
Composicdes, Secbes, Entradas, Clusters, Elementos e Valores de Dados. Pode também
incluir informacao contextual adicional, como autor e sujeito do registro, informacao temporal,
descricdo dos ambiente clinico, passos do raciocinio clinico, grau de confianga, achados
negativos, mudancas de opinido, e indicacdes que os dados foram modificados. O padréo
estd em uso ativo por varias organiza¢cdes nacionais, como o governo Sueco (SWEDISH
ASSOCIATION OF LOCAL AUTHORITIES AND REGIONS, 2010) e pelo Estado de Minas
Gerais (SANTOS et al., 2012).

3.3.2.3 OpenEHR

O OpenEHR*® é uma especificacdo de uma plataforma aberta, detalhada e
testada, que permite a interoperabilidade para troca de informagc6es em saude. O padréo é
mantido pela OpenEHR Foundation, uma organizacdo sem fins lucrativos fundada pela
University College of London (Reino Unido) e pela Ocean Informatics pty (Australia). A
abordagem do OpenEHR é baseada nos resultados do projeto GEHR (Good European

Health Record), posteriormente refinada em projetos europeus e australianos.

A principal caracteristica do OpenEHR € sua modelagem em dois niveis,
herdada da ISO/CEN EN 13606 (GARDE et al., 2007). O primeiro nivel € um modelo de
referéncia, que define classes para cumprir requisitos médico-legais e funcdes de gestéo de
registros. O segundo nivel consiste ha metodologia dos arquétipos, o0 que garante a troca de
informagfes clinicas interpretaveis (interoperabilidade semantica). A diferenca entre a
ISO/CEN 13606 e o OpenEHR é o nivel de detalhamento. O OpenEHR especifica as

*8 http://www.openehr.org/home.html
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definicbes clinicas de forma a diminuir o nimero de itens opcionais e garantir que as
mensagens sejam compreendidas por dois sistemas sem exigir nenhum tipo de ajuste
(SCHLOEFFEL et al., 2006).

A relacdo entre os dois niveis ho OpenEHR ¢é feita explicita através de um
modelo denominado por seus autores de Clinical Investigator Record (CIR)*° (BEALE;
HEARD, 2007b). Segundo os autores, 0 objetivo da CIR é reconhecer, identificar e modelar
os tipos de informacdo que podem ser criados para registro e uso em sistemas de
informacg&o de salde, e é a base para a modelagem das entradas clinicas no OpenEHR.

Sao reconhecidos 5 tipos de informacao:

e Observagdo: informagdo criada pelo ato de observagdo, mensuragao,

guestionamento ou teste do paciente ou substancia relacionada;

¢ Opinido: inferéncias do investigador sobre o significado das observacoes;
inclui diagnésticos, avaliagcdes, planos e objetivos;

e Instrucdo: instrucbes baseadas em opinido de forma suficientemente
detalhadas para que possam ser executadas e cumpram uma

determinada intervenc&o;

e Acdo: registro de acles intervencionistas que ja ocorreram, seja por

instrucGes ou outros;

o Evento Administrativo: registro de um evento de neg6cio ocorrendo em
um contexto administrativo; ex. Admissdo, marcagdo, encaminhamento,

alta, etc.

z

O modelo é organizado taxonomicamente e cada nivel reflete um critério de
catagorizacao distinto (Figura 5). O primeiro nivel divide a informacdo de cuidado ao
paciente no passado, presente e futuro. Desta forma, Histéria reune a informagédo sobre

eventos e estados passados, a Opinido reune as impressées do autor sobre as condi¢cbes

* Conforme discutido na secdo 3.1.1, um grande nimero de modelos é correntemente
denominado ontologia. Porém, uma vez que 0s preceitos de categorizacdo ontoldgica —
axiomatizacdo, fundamentacdo filosofica na realidade - n&do foram seguidos, a CIR serd
referida como um modelo.
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atuais do paciente, e Instrucdo reune informacdes sobre as a¢gbes que serdo realizadas no
futuro. O segundo nivel diferencia observacdes (branco) e acdes (cinza). Por fim, sdo
identificados sub-tipos de acordo com a forma como a opinido do autor é formada. Por
exemplo, Diagnéstico identifica a patologia do paciente, enquanto Progndstico refere-se a

uma opinido sobre o curso futuro desta patologia que pode ou ndo se concretizar.

Informacdo
registrada
Informagéo
administrativa

Informagdo de
cuidado

Categorias

X Opinido
temporais

Categorias s s
o . . Proposta Solicitagdo de Solicitagéo de
Observacdo/ Observagao Avaliagdo P investigacio intervengo
Intervengdo
Categorias o - L .
il Diagnostico Prognostico Objetivo Recomendacgao
analiticas

Figura 5 — A ontologia Clinical Investigator Record (CIR) — adaptada de (BEALE; HEARD, 2007b)

A CIR demonstra a conexao entre o0 modelo de referéncia (informacao registrada)
e a informagdo sobre o paciente. Podem ser vistos no modelo os cinco tipos possiveis de
entradas de informacdo sobre o paciente de acordo com o OpenEHR: Informacé&o

administrativa, Observacao, Acdo, Opinido e Instrucéo.

Os arquétipos formam a grande distincdo entre os padrbes ISO/CEN
13606/0OpenEHR e o HL7 CDA. Arquétipos sao modelos clinicos consensuais ou conceitos
especificos de dominio, ou "definicdes formais de uma combinagdo prescrita das classes

fundamentais definidas no Modelo de Referéncia para um dominio clinico particular ou uma
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organizacdo"*°

(KALRA, 2006, p.138). Arquétipos definem informag6es de grande relevancia
clinica, regras de negécio especificas para a salde e permitem que a informacgdo seja
estruturada de forma complexa. A estruturacdo da informacéo é feita através da escolha do
melhor termo para descrever o conceito relevante, considerando que o contexto clinico é
completamente especificado. Por exemplo, o arquétipo “pressdo arterial” (observacgao)
define o que ¢é “pressao sistdlica” (pico sistémico da pressao sanguinea arterial — medida na
fase sistélica ou de contracéo do ciclo cardiaco), define o tipo de dado para esta informacao
(mmHg), o estado do paciente no momento da medida, como posi¢cdo (sentado, em pé),
informagfes sobre o protocolo da medida (tamanho do manguito) e o evento em que a
medicao foi feita. Todas estas informagfes se referem a uma Unica medi¢do, formando um
objeto complexo clinicamente relevante. A Figura 6 demonstra o arquétipo visto pelo Clinical

Knowledge Manager (OPENEHR FOUNDATION, 2011)

* formal definitions of prescribed combinations of the building block classes defined in the
Reference Model for particular clinical domains or organizations
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Symptom
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Figura 6 — O arquétipo Sintoma

Os arquétipos do OpenEHR sdo escritos em uma linguagem prépria (ADL —
archetype definition language) e permitem que clinicos criem novos arquétipos para que se
tornem padrbes acordados. Arquétipos também permitem a validagdo dos dados no
momento da entrada de dados, alertando sobre erros de acordo com as regras clinicas. Eles
expressam as informagdes ao indicar (HOVENGA et al., 2005):

¢ Como ainformacao deve ser representada;
e O que é opcional e o que é mandatorio;
e O que é um valor possivel para um elemento;

e Quaisquer outras regras que precisam ser representadas.
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Todos os trés padrdes pretendem apoiar a interoperabilidade seméntica na saude,
com abordagens ligeiramente diferentes. Essas abordagens criam grandes diferencas na
especificacdo de cada modelo, e um trabalho consideravel na harmonizacdo (mapeamento)

entre os padrées. Na FIG.5 demonstra-se a comparacao entre os padroes.

openEHR ( Metodologia
de arquétipos
HL7 v3 RIM
CEN 13606 Y ol R S A e ®
HL7 CDA
wersao 2
-+ ]

Figura 7 — Relacd@o esquemaética entre o openEHR, CEN 13606 e HL7 CDA

FONTE: (SCHLOEFFEL et al., 2006)

3.3.2.4 Ontologias e modelos de informagéo

Como discutido acima, existe um conjunto consideravel de trabalhos que apoiam o
desenvolvimento e avaliagdo de modelos de informagdo. No entanto, pesquisas que
misturam essas duas abordagens sédo relativamente incomuns, uma vez que ambas as
comunidades tém objetivos e origens muito diferentes. Modelos de informacédo apresentam
uma visdo muito pragmética, enquanto a comunidade centrada em ontologias tem seu foco
orientado para a investigacdo cientifica. E um principio fundamental de modelos de
informacdo de que os dados sobre paciente reais sejam representados utilizando
terminologias médicas. O método exato para o desenvolvimento desta terminologia esté fora
do escopo, mas a conexdo entre terminologia e modelo de informacdo é central para
determinar o significado da mensagem. Esta questdo refere-se a ligacdo formal entre
terminologias e registros eletrénicos de salude e é relevante para esta pesquisa. Rector e

outros (RECTOR et al., 2009) definem alguns requisitos para tal ligagéo, como:
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1. Deve existir uma interface clara entre o0 modelo de cédigos e o modelo de
informacg&o, uma "Interface de Ligagéo de Cddigos" (Code Binding Interface).

2. Aligacao deve ter expressividade suficiente para capturar (a) lista de cédigos
enumerados; (b) todos os subcadigos de um dado cédigo (com ou sem a raiz);
(c) todas as combinac8es booleanas de (a) e (b).

3. Um acordo para ligacdo com expressdes pré e pds-coordenadas contidas no
SNOMED CT ou outros sistemas de cddigos compaosicionais.

4. Restricbes mutuas entre informacdo e modelos de codificacdo deve ser
explicita e testavel.

5. As restricdes entre informagdo e modelos de codificacdo deve ser parte de
uma metodologia coerente para expressar as restricdes do modelo de
informag&o como um todo.

6. Os modelos e interfaces devem ser expressas em linguagens padronizadas

com semantica bem definida e ferramentas disponiveis.

Esses autores propdem uma estrutura sofisticada para a ligacdo do modelo de
codigos ("cddigo para o diabetes") e do modelo de estruturas de dados ("Diagndstico").
Nesta abordagem, o foco é sobre a validade da informacéo - as restricdes que garantam
gue as estruturas de dados sédo validos, isto é, a informacao digitada tem o tipo de dados e
escopo corretos - em vez das afirmacfes ontoldgicas que estdo sendo feitas, as quais eles
chamam de precisdo. Por exemplo, uma restricdo pode ser feita em um campo que requer
preenchimento por um "cédigo de diabetes". O significado do que é "diabetes" ndo seria
abrangido pela abordagem, juntamente com a exata natureza da relacéo entre diabetes e o

paciente examinado.

Martinez-Costa e outros (MARTINEZ-COSTA et al., 2010; COSTA et al.,, 2011)
oferecem um ponto de vista diferente sobre o problema. Eles desenvolveram um método
para a conversao do modelo de referéncia do openEHR e normas ISO 13606 em um modelo
de referéncia comum expresso em OWL. Enquanto eles alcancaram a interoperabilidade
entre os dois padrdes, esta metodologia ndo abrange a real relacdo entre a informagé&o

(entrada, elemento de dados) e a entidade real que a informacdo denota (diabetes).

Santos (SANTOS et al.,, 2010) (SANTOS, 2011), em sua tese, argumenta que as
ontologias sdo uma parte essencial do desenvolvimento de arquétipos. Ele mostra a
viabilidade do uso de arquétipos de um sistema regional de saude e faz uma analogia entre

ontologias e arquétipos - no sentido de que ambos fazem uso de um conjunto de regras
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para restringir a interpretacdo. Enquanto a analogia €, em principio, correta, ha importantes
diferencas adicionais que séo relevantes para o presente trabalho, particularmente quando
se estuda a ligacao entre os modelos e ontologias. O primeiro se refere ao paradigma de
modelagem adotada aqui (realismo ontoldgico), que faz uma distincdo explicita entre
entidades de conteudo de informacao e as entidades reais que as primeiras denotam. Por
exemplo, o diagnéstico sobre a diabetes e diabetes em si. A segunda se refere ao tipo de
regras, ja que modelos de informacdo sdo baseados em restricbes processuais e
persisténcia em banco de dados relacional, enquanto ontologias sdo baseadas em
definicbes logicas declarativas e um conjunto de afirmagfes. Finalmente, estamos mais
preocupados aqui com a interpretacdo da mensagem completa ap0s sua construgcdo
(preciséo, de acordo com Rector) do que com os métodos de validagéo para garantir que o

médico registrou a informacéo certa no lugar certo.

3.3.3 Linguagem e Conhecimento

Ontologia (no sentido filoséfico) ndo trata de linguagem, mas da natureza do ser e da
existéncia. Ontologias (no sentido de artefatos computacionais) sao vistas na academia e no
meio empresarial como artefatos heterogéneos que podem representar significados
linguisticos (um tipo especial de terminologia) e a representacdo de conhecimento (sendo
um modelo do mundo em alguma perspectiva). Por um lado, define o sentido de um termo,
seja através de axiomas formais e relacionamentos entre 0s termos, ou através da listagem
extensional daquilo que o termo representa (definicdo ostensiva). Por outro lado, descreve a
teoria do mundo, ou pelo menos uma teoria do mundo. Ao mesmo tempo, ontologias ndo
sdo uma linguagem, e representam o mundo, e ndo o conhecimento. No presente trabalho,
as ontologias s&o vistas como a intersecdo entre o conhecimento e a linguagem, para

permitir comunicacao, raciocinio e consisténcia.

A relacdo entre ontologia e linguagem pode ser evidenciada pela passagem de
Gruber:

“Pragmaticamente, uma ontologia comum define o vocabuléario

com o qual as questbes e afirmativas sdo trocadas entre
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agentes. Comprometimentos ontologicos sdo acordos para
usar um vocabulario compartilhado de uma forma consistente e
coerente. Os agentes que compartilham um vocabulario nao
precisam de compartilhar uma base de conhecimento; cada um
sabe coisas que o outro ndo sabe, e um agente que se
compromete a uma ontologia ndo precisa responder a todas as
questbes que podem ser formuladas em um vocabulario
compartilhado®'.” (GRUBER, 1995, p.2)

Porém, ndo ha semantica sem um relacionamento entre o simbolo e 0 mundo (teoria

proposicional) ou entre os simbolos de uma linguagem comum e o0s simbolos de uma

linguagem prépria. Como garantir que 0s agentes interpretem corretamente um termo se o

conhecimento sobre a seméantica do termo ndo é comum? Almeida apresenta uma

resposta:

“Finalmente, retornando a questdo que originou essa discussao
— a relacdo entre as ontologias e as linguagens — pode-se
concluir (...) que uma ontologia é capaz de representar uma
linguagem, na forma de uma linguagem natural controlada, pois
proporciona: (a) a representacdo das relacfes entre simbolos;
(b) a representacdo das relacbes entre os simbolos e as
entidades presentes no mundo, expressando o significado
desses simbolos; (c) a representacdo do contexto de utilizacéo
dos simbolos, ao explicitar os propositos e as inten¢des dos

agentes que utilizam os simbolos para se referir a objetos
(ALMEIDA, 2006, p.247)

N&ao se pretende argumentar que toda a semantica exigida para a “compreensao” de

um termo esteja contida em uma ontologia. Estudos cognitivos fornecem fortes evidéncias

51 «

Pragmatically, a common ontology defines the vocabulary with which queries and assertions

are exchanged among agents. Ontological commitments are agreements to use the shared
vocabulary in a coherent and consistent manner. The agents sharing a vocabulary need not
share a knowledge base; each knows things the other does not, and an agent that commits to
an ontology is not required to answer all queries that can be formulated in the shared

vocabulary.”
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gue a compreensdo de uma afirmativa depende de conhecimento da vida real, como
conhecimento sobre eventos e habitos comuns na sociedade, como a associa¢cdo entre
médico e hospital, comprador e vendedor, e celeiro e feno (HARE et al.,, 2009). As
ontologias tém apenas a capacidade de usar algumas relacdes formalizadas por axiomas.
Além disso, ontologias conceituais podem criar associacdes inconsistentes e, portanto, o
conhecimento expresso deve ser restrito (no presente estudo, a restricdo sera a realidade).
Ainda assim, a capacidade de inferéncia nas ontologias permite respostas complexas e
garante que a comunicacao seja efetiva mesmo quando as regras diferem entre os agentes.
Por exemplo, uma pergunta sobre o uso de algum medicamento por determinado paciente
requer que ambos os agentes compartilhem o mesmo significado de “medicamento”, e que
saibam que “Acido acetil-salicilico” € um medicamento, independente do comportamento do

agente ao registrar que o paciente usa AAS (alerta de preco, por exemplo).

Nesta visdo, os modelos de informagéo carregam toda a semantica nas definicdes
intensionais de seus termos e classes. No exemplo do arquétipo de Pressao Arterial
(observacéao), define-se o termo “Localizagdo” como “o lugar do corpo onde a pressao
sanguinea é mensurada” *>. A interpretacdo correta depende das regras de interpretacéo
embutidas no modelo, e principalmente da adesao destas regras por parte do desenvolvedor.
De fato, todas as ontologias, apesar das pretensdes ao contrario, usam a linguagem
humana para "representar" o mundo. Alguns elementos funcionais menores podem ser
representados em alguma forma de légica, mas a carga interpretativa mais importante é
sempre realizada pela linguagem (BREWSTER; O'HARA, 2007). Ainda que as linguagens
de representacdo quase sempre tenham intima relagdo com linguagens naturais, uma vez
gue a criacdo e manutengdo destas bases sdo feitas por pessoas (NIRENBURG; WILKS,
2001), o relacionamento formal das ontologias permite inferéncias légicas determinadas pelo

dominio de conhecimento.

A busca por uma representacdo ontologica da informacao representada nos modelos

de informacéo é baseada em duas premissas:

52 Disponivel em: http://www.openehr.org/knowledge/, acessado em 05/03/2011
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1. a abordagem utilizada no desenvolvimento de modelos de informacgéo
ocasiona falhas na representacdo dos modelos devido a falta de principios
filoséficos robustos (SMITH; CEUSTERS, 2006)

2. a representacao em linguagem légica permite a manipulacdo ordenada de
classes e respostas adequadas e abrangentes para as questbes colocadas
por outros agentes, o que permite uma forma mais completa de

interoperabilidade semantica (ainda que incompleta)

Concluindo, partiremos do principio que ontologias permitem a interpretacdo de
um termo ao mapear o termo a sua linguagem prépria e categorizar o termo usando suas
relagdes internas, ou seja, com outros termos. A linguagem propria deve ser independente
da linguagem (enquanto possivel) e deve seguir uma metodologia adequada (no caso, o
realismo). A questdo estudada ser4d a capacidade de expressar termos nao realistas

mantendo a coeréncia interna da representacao.



95

4 METODOLOGIA

4.1 CONSIDERACOES INICIAIS

Pretende-se aqui realizar uma analise detalhada sobre a forma como a informacéo
médica é representada em modelos de informacéo e em ontologias biomédicas, para avaliar
as possibilidades e limitacbes da representagdo ontologica de dados do prontuério.
Apresentam-se nessa sec¢do consideragfes sobre a natureza da pesquisa, seus objetivos,
sobre o tipo de abordagem ao problema e sobre os procedimentos técnicos. Além disso, sdo
apresentadas para maior clareza algumas consideracgdes tedricas néo citadas na revisdo de
literatura, que sdo relevantes para o entendimento da metodologia. Consideracdes sobre a

influéncia da tecnologia no percurso metodolégico sao também brevemente descritas;

A presente pesquisa € considerada, de acordo com Yin (1994) e Gil (1991), uma
pesquisa aplicada, visto que tem como objetivo criar conhecimento para aplicagéo pratica e
orientado a solugcdo de problemas especificos. A metodologia foi concebida para fornecer
dados préticos para desenvolvedores e modeladores de sistemas clinicos, considerando o
estado atual dos padrbes de troca de informacdo em medicina e atual estado de

desenvolvimento de ontologias biomédicas.

Em relagcdo a seus objetivos, a pesquisa € exploratéria, visto que tem como
objetivo explorar a relacdo entre modelos de informagéo em saude e ontologias biomédicas.
Artefatos informatizados classificados nestas duas categorias possuem critérios de
modelagem distintos. A presente pesquisa explora as diferencas e semelhancgas entre estes
critérios e o impacto destas na construcdo de sistemas informatizados. A analise destas
diferencas e semelhancas foi facilitado pela formacdo do autor, graduado em Medicina e
com larga experiéncia profissional no desenvolvimento, aquisicdo e uso de sistemas de

informac&o em saude.

A abordagem realizada utilizard elementos qualitativos e quantitativos, com clara
predominancia de elementos qualitativos. Os objetos de estudo sdo modelos de informagé&o
e ontologias biomédicas. Ambos sao modelos criados por pessoas e concretizados em

artefatos informatizados. Ainda que existam critérios claros para classificar tais modelos em
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uma ou outra categoria, existe grande heterogeneidade entre modelos de uma mesma
categoria, como demonstrado na figura 1 da sec¢do 3.1.1. Portanto, é impossivel excluir
completamente a subjetividade ao analisar os modelos. Porém, existe aqui o expresso
objetivo de corroborar os achados subjetivos com indicios objetivos, que tomam duas

formas principais:

1. Provas ou testes utilizando linguagens légicas, garantindo a consisténcia das
premissas

2. Descrigbes quantitativas dos objetos estudados

Ontologias possuem objetivos e usos diferentes considerando diferentes
comunidades. Mesmo se considerarmos 0 escopo de ontologias para sistemas de
informacgé&o, ontologias podem ser utilizadas para processamento de linguagem natural
(SIMON et al., 2006), recuperacao de informacdo - seja para indexacdo (NOY et al., 2009) e
para criacdo e extensdo dos termos de busca (BHOGAL et al., 2007) — e integracdo de
bases de dados ou mensagens (KOHLER et al., 2003). Casos de uso também podem ser
respondidos com o uso exclusivo de ontologias ou em conjunto com outros artefatos de
representacdo de informacdo. A selecdo dos requisitos para avaliacdo da metodologia de
representacdo da informacdo médica proposta foi baseada na literatura ja extensa sobre
registros eletrdnicos de saude, web semantica e modelos de informacdo. No entanto, o
namero de casos de uso possiveis para ontologias em saude é enorme, e nao € possivel
responder a todos eles no ambito desta tese. A maioria dos critérios escolhidos sdo relativos
as vantagens esperadas do uso de uma representagcdo légica / ontolégica de termos,
principalmente a organizagdo de informagfes para uso posterior. Foram exploradas
questdes técnicas (computabilidade) de forma superficial que, embora essencial para a
implementacéo, estdo fora do escopo deste trabalho. A seguir, sGo apresentadas as razdes
para escolha de cada requisito, as quais levaram a formulacdo de questées com as quais

sera testada a abordagem resultante.

A analise de requisitos, sejam requisitos funcionais ou técnicos, € uma parte
essencial do processo de engenharia de software. No decorrer da pesquisa, observou-se
gue varios critérios para avaliacao de ontologias estdo mais relacionadas com a perspectiva
de engenharia do que a perspectiva cientifica. Por exemplo, Almeida (2009) descreve quatro
tipos de abordagem para a avaliacdo de ontologias (Tabela 1). Seguindo esta tipologia,
pretende-se avaliar a ontologia e modelo de informacdo de acordo com a sua capacidade de

representar as entidades de registos de salde (segundo a tabela, comparacdo com fontes
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de dados) e a capacidade de satisfazer os critérios, especialmente aqueles para a
classificacdo automatica e tratamento da informacédo (conformidade com os requisitos). No
entanto, sustenta-se aqui que a avaliacdo final pragmatica serd a implementacdo real
desses artefatos em sistemas de informacéo reais de trabalho, que serdo alvo de pesquisas
futuras. A avaliacdo serd a mais objetiva possivel, de forma a garantir a extensibilidade dos

resultados e generalizacédo dos resultados.

Tipo de Comparacao Avaliagéo do Comparacao Conformidade
abordagem com um padrao uso em uma com fontes de com requisitos
aplicacao dados
Descricédo Comparacao Uso de uma Comparacao Avaliacéo
sintatica entre ontologia em com uma fonte conduzida por
uma ontologia e | uma aplicagéo, | de dados pessoas que
um padréo, que | seguida da coberto pela pretendem
pode ser outra avaliacdo de ontologia verificar a
ontologia resultados aderéncia de
uma ontologia a
critérios e
padrbes

Tabela 1 - Tipo de abordagem para avaliagcdo de ontologias (ALMEIDA, 2009)

Varias tentativas de utilizar principios ontolégicos para o desenvolvimento das
terminologias médicas e aplicacdes foram feitas até hoje. A abordagem do Referent
Tracking baseia-se na premissa de que o sistema de informacdo em saude ideal ira
controlar cada entidade na realidade relacionada com o estado clinico do paciente no
continuo de saude (CEUSTERS et al., 2005; CEUSTERS; SMITH, 2006). Dentro desta
abordagem, o aspecto essencial € dar um identificador universal a essas instancias para
que seja possivel saber exatamente quando alguma doenca especifica comegou a existir,
de tal forma que, se um diagnéstico foi feito e alterado posteriormente, o identificador
doenca permaneca o0 mesmo. Nao vamos considerar esse requisito como de suma
importancia, devido & incompatibilidade com a abordagem de modelo de informagéo, que é

orientada a documentos, em vez de orientada a entidades da realidade.

Outras iniciativas (RECTOR; ROGERS, 2006; SCHULZ; KLEIN, 2008; STENZHORN

et al., 2008; SCHULZ et al., 2010b) tentaram restringir o escopo de ontologias em sistemas
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de salde. Rector sugere quatro usos principais para ontologias em sistemas de informacéo
em saude (RECTOR, 2010, p.5):

1. Especificar as entidades e relagdes sobre as quais existe informacgéo a ser
transmitida;

2. Organizar as entidades e descricbes em estruturas "tipo-de";

3. Representar as caracteristicas universais destas entidades e relagcées — aquelas
coisas que sdo verdadeiras por definicdo ou necessidade;

4. Especificar o que pode, ou ndo pode, ser dito sobre estas entidades ou relacdes.

7

O Unico uso que nao sera considerado é o uso namero quatro, que lida com
restricbes no nivel de entrada (quais valores podem ser usados por um médico que
preenche um campo do sistema). Além disso, é importante ressaltar que ontologias sao
claramente diferenciadas de sistemas de representacdo de conhecimento neste trabalho. A

melhor definigdo pode ser vista no trecho abaixo:

"Representacdo de conhecimento - que deve ser mais
adequadamente referenciada como a modelagem de crencas entre
cientistas — ndo é funcdo de ontologias formais. Também n&o € o
caso que ontologias formais descrevam entidades que pertencam ao
dominio da linguagem humana. Estes dois tipos de artefatos
representacionais representam coisas diferentes, servem a propdsitos
diferentes e usam diferentes formalismos" (SCHULZ et al., 2009b,
p.42)>

Quanto aos procedimentos técnicos, a pesquisa pode ser classificada em duas
categorias. A primeira etapa, que faz a analise dos paradigmas de modelagem e prop&e
uma forma de co-existéncia entre 0os mesmos, pode ser classificada como pesquisa
bibliogréfica. A segunda etapa pode ser classificada como um estudo de caso, visto que
pretende testar os achados bibliograficos em uma simulagéo pratica utilizando artefatos
criados como modelos de informacgéo e ontologias disponiveis em duas bases de dados — o

OpenEHR Clinical Knowledge Manager e o Open Biomedical Ontologies Library (OBO).

>3 “(K)nowledge representation — which might more properly be referred to as the modeling of

beliefs among scientists — is not a task of formal ontologies. Nor do formal ontologies describe
entities properly belonging to the domain of human language. These two kinds of
representational artifact represent different things, serve different purposes and use different
formalisms.”
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Um outro aspecto, que ndo diz respeito diretamente a metodologia de pesquisa
cientifica, mas que influencia a pesquisa é a questao da tecnologia utilizada, considerando-
se que mais de uma possibilidade foi avaliada. O uso de ontologias como artefato de
sistemas de informacdo é bastante heterogéneo, abrangendo desde uso para organizacao
hierarquica de diferentes conceitos até representacdes logicamente complexas escritas em
l6gica de primeira ordem (ver secdo 3.1.2). Considerando as hipOteses e questdes

levantadas na sec¢do 4.3.4, a tecnologia utilizada para representacao deve contemplar:

1. Capacidade de inferéncia

2. Capacidade de recuperagéo de dados individuais

Estes requisitos estao intimamente interrelacionadas. A primeira questao diz respeito
a forma de interpretar o que foi representado pelo médico. Considerando o fragmento "o
paciente relata dor no peito", pode-se representar esta informacédo através de pelo menos
duas formas distintas:

e Sintoma: "Dor Toréacica" (classe)
e Sintoma: "A dor no peito do paciente José da Silva" (instancia) Type "Dor

Toracica" (classe)

O segundo requisito diz respeito a formulacdo de queries para busca da informagéo
armazenada. Nos sistemas baseados em bancos de dados convencionais, a busca pela
informag&o segue o principio do mundo fechado, ou seja, a resposta € negativa a menos
gue se prove o contrario. Por exemplo, se ndo existe mencao de "Dor Torécica" para um
determinado paciente, este é considerado um paciente que ndo teve dor toracica. Nos
sistemas baseados em ldgica descritiva, a inferéncia segue o principio do mundo aberto, ou
seja, a resposta € inconclusiva e menos que se prove o contrario. Por exemplo, se existe
uma afirmacéo que o sintoma é do tipo "Dor Toracica", o0 mesmo sintoma pode ser do tipo

"Tosse", a menos que algum axioma explicitamente restrinja esta possibilidade.

E importante ressaltar que a tecnologia utilizada é particularmente dependente dos

requisitos de cada sistema. Algumas solu¢@es estudadas sao:

e RDBMS
e XML, RDF, OWL

e Representacdes de l6gica de primeira ordem
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Os sistemas tradicionais de bancos de dados sdo a escolha natural para
armazenamento de quantidades significativas de dados, devido a velocidade de
recuperacao de informacao, robustez do banco de dados (resisténcia a erros e perdas) e
existéncia de linguagens e ferramentas amplamentes distribuidas. A busca nos bancos de
dados é realizada através de uma linguagem de busca (Structured Query Language, ou
SQL). O SQL baseia-se no principio de mundo fechado. Por outro lado, a realizacdo de
inferéncias em légica descritiva ndo € nativa e deve ser controlada externamente durante a
criacdo do comando. Ja os sistemas de bancos de dados requerem ainda a criagdo prévia
de um esquema de dados. Ainda que este esquema possa ser tdo genérico quanto a
representacdo de sujeito, predicado e objeto, cria um esforco inicial que desencorajou 0 uso
no presente estudo. A velocidade de recuperacdo ndo é um critério importante para o
desenvolvimento desta tese — em situacfes reais, este critério frequentemente sobrepuja

todos os outros.

O armazenamento de dados em documentos escritos em linguagens de marcacao
oferecem a vantagem de facilidade de manipulacdo, auséncia de esquemas pré-definidos e
relagbes taxondémicas. Dentre as linguagens de marcagdo avaliadas, a OWL2 apresenta
vantagens para o estudo. Permite inferéncias em logica descritiva nativamente, através de
ferramentas de inferéncia automatizada (reasoners). Se adotado o RDF, essa linguagem
permite assercdes individuais na forma de instancias (A-Box). A linguagem, quando
processada pelas ferramentas de inferéncia, é decidivel e completa, mas pode exigir muito
tempo para realizagdo de inferéncias. Para diminuir este tempo, foram desenvolvidos perfis
da linguagem, permitindo expressdes que simplificam ou aumentam a complexidade das

inferéncias (ex. Impedir axiomas de disjun¢&o, ou negagéao).

Adicionalmente, foram avaliadas representacdes de logica de primeira ordem,
especialmente devido a dificuldade na definicdo de alguns termos médicos. A falta de
decidibilidade e o tempo exigido para a realizacdo das inferéncias sao fortes argumentos

contrérios ao uso destas representacoes.

Em virtude da existéncia de ferramentas gratuitas e livres para criacdo de ontologias
e andlise das inferéncias (Protégé 4.2 e seus plugins), neste trabalho optou-se por

representar a ontologia e os fragmentos em OWL2.

A pesquisa consistiu em 3 etapas sequenciais, descritas na secao 4.3:
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1. Construcdo do arcabouco tedrico
2. Analise ontologica do modelo OpenEHR

3. Representacao ontoldgica da informacéo médica

Parte da presente pesquisa foi realizada durante um estagio sanduiche na
Universidade Médica de Graz — Instituto de Informética Médica, Estatistica e Documentacao,

coordenado pela Profa.Dra. Andrea Berhold, e sob a orientagéo do prof. Stefan Schulz.

As seguintes secdes definem o objeto de pesquisa, os métodos de selecdo da

amostra estudada, os passos de construcdo da metodologia e seu teste.

4.2 OBJETOS DE PESQUISA E SELECAO DA AMOSTRA

Para realizagdo da metodologia, foi necessario selecionar trés tipos de objetos:

1. uma especificacdo de modelo de informagéo
2. um conjunto de ontologias ortogonais

3. sentencas representativas de documentagcdo médica

Durante a pesquisa bibliogréfica (sec¢do 3), foram identificados varios artefatos
representativos dos paradigmas de modelagem avaliados. Alguns destes sao utilizados
como modelos de alto-nivel para orientar a criacdo de artefatos mais proximos a pratica. Os

mais relevantes modelos de alto nivel para a presente pesquisa sao:

e Modelos de informacédo: HL7 Clinical Document Architecture, ISO/CEN 13606
Health informatics - Electronic health record communication, OpenEHR
standard

e Ontologias: DOLCE, CYC e OpenCYC, BFO

Foram utilizados os seguintes critérios na selecao dos artefatos:

e existéncia de documentacao acessivel

e fundamentagdo de modelagem ou filoséfica robusta
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e disponibilidade de artefatos de uso pratico ou corrente

e base de usuarios

Apbs analise cuidadosa, decidiu-se trabalhar com o OpenEHR standard como
modelo de informacédo e com a BFO como ontologia de alto-nivel. Os motivos sdo expostos

a seguir.

O OpenEHR standard possui documentacdo ampla e acessivel. E um modelo
baseado no paradigma de modelagem em dois niveis - nivel informacional e nivel clinico - e
possui disponibilidade de uma ampla base de dados contendo diversos arquétipos clinicos
(artefatos de modelagem clinica). A base de dados é aberta e disponivel em (OPENEHR
FOUNDATION, 2011). Além disso, possui uma ampla comunidade ativa distribuida em
varios continentes, dentre estes a América do Sul. O modelo € mencionado em documentos
governamentais brasileiros (PADILHA, 2011) e possui membros em projetos internacionais
orientados a definicAo de padrbes de interoperabilidade (SEMANTIC HEALTH NET
CONSORTIUM, 2012).

Assim como a BFO, a DOLCE possui ampla documentacdo publicada em
conferéncias e periddicos especializados e disponibilidade de artefatos de uso pratico
(ontologias aplicacionais). Portanto, o principal fator para selecdo da BFO como ontologia de
alto nivel é sua fundamentagéo filoséfica. Soma-se a este critério uma base de usuarios
crescente na comunidade biomédica, o que favoreceu a realizacdo de diversas reunides
informais com usuarios para esclarecimento e discussao de diversos assuntos relacionados

a modelagem e uso dos artefatos.

A BFO passou por uma grande revisdo e em julho de 2012 foi langada uma versao
preliminar da BFO2 (SMITH et al.,, 2012). Porém, como a versdo atual é instavel e
provisoriamente incompativel com outras ontologias realistas, optou-se por utilizar a verséo
anterior da ontologia. Quando pertinente, relacbes e classes da BFO2 foram importadas
para ampliar o escopo de representagcdo das ontologias realistas. Quando citadas neste

documento, a origem das classes e relac6es sera explicitada.

Afim de fornecer base empirica para embasar a transformagédo entre modelos de
informacdo e ontologias, foram extraidos 169 fragmentos sentenciais de prontuarios
previamente anonimizados, coletados durante a execuc¢éo do Blood Project. O Blood Project

€ um projeto colaborativo entre o Ontology Research Group da State University of New York
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at Buffalo, a Fundacdo Hemominas e a Escola de Ciéncia da Informag&o da Universidade
Federal de Minas Gerais.

Os prontuérios médicos, conforme definicdo do Conselho Federal de Medicina, séo
compostos pelas seguintes secdes (CONSELHO FEDERAL DE MEDICINA, 2002):

a. lIdentificacdo do paciente — nome completo, data de nascimento (dia, més e ano
com quatro digitos), sexo, nome da mae, naturalidade (indicando o municipio e o estado de
nascimento), endereco completo (nome da via publica, numero, complemento, bairro/distrito,

municipio, estado e CEP);

b. Anamnese, exame fisico, exames complementares solicitados e seus respectivos

resultados, hipoteses diagndsticas, diagndstico definitivo e tratamento efetuado;

C. Evolucdo diaria do paciente, com data e hora, discriminagdo de todos os
procedimentos aos quais 0 mesmo foi submetido e identificacdo dos profissionais que o0s
realizaram, assinados eletronicamente quando elaborados e/ou armazenados em meio

eletronico;

d. Nos prontuarios em suporte de papel € obrigatéria a legibilidade da letra do
profissional que atendeu o paciente, bem como a identificagéo dos profissionais prestadores

do atendimento. S&o também obrigatorias a assinatura e o respectivo numero do CRM,;

e. Nos casos emergenciais, nos quais seja impossivel a colheita de historia clinica
do paciente, devera constar relato médico completo de todos os procedimentos realizados e

gue tenham possibilitado o diagnostico e/ou a remocao para outra unidade.

Os fragmentos sentenciais para analise nesta pesquisa foram aleatoriamente
selecionados das seguintes se¢fes: Anamnese (subdividido em Historia da Doenga Atual,
Revisdo de Sistemas e Histéria Social); Exame Fisico; e Hipodteses Diagnosticas,
Diagnostico Definitivo. Além destas sec¢fes, foram extraidas as frases que descrevem
medicacao prescrita e administrada. Estas sec¢des foram selecionadas por sua cobertura de

partes normalmente nao-estruturadas do prontuario médico e pela auséncia de
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padronizacdo consensual®®. Alguns exemplos podem ser vistos no quadro 2 e a origem dos

fragmentos pode ser vista na tabela 2.

Dispneia e dor em mmii aos esforcos moderados de cerca de 1 més de evolugdao, com piora nos

ultimos dias.

Nega episédio de fezes desde ontem.

Mantenho anti-coagulacao com clexane 60mg BID.

Quadro 2 — Exemplos de fragmentos sentenciais de prontuérios anonimizados

Secao do prontuario a | Fragmentos
gue se refere a sentenca | sentenciais
Historia da Doenca Atual 33
Revisdo de Sistemas 18
Exame Fisico 39
Historia Social 7
Eventos de Medicacao 14
Avaliagéo 58
TOTAL 169

Tabela 2 — Sec6es originais dos fragmentos sentenciais selecionados

Uma vez que o processamento dos fragmentos — andlise, representacdo no modelo

de informacdo e representacdo ontolégica — foi manual, o nimero de fragmentos foi

> Em oposicao, existem padrdes de facto para imagem (DICOM) e padrdes locais para dados

demogréficos e laboratoriais. Estas sec¢8es foram, portanto, intensionalmente ignoradas.
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determinado pelas limitagbes temporais inerentes a producédo de uma tese e néo reflete

célculo de amostra.

4.3 DETALHAMENTO DAS ETAPAS DA PESQUISA

Alguns pressupostos discutidos na revisdo de literatura foram considerados para o
desenvolvimento da metodologia de pesquisa:

e O prontuario médico é composto por um conjunto de afirmativas sobre o
estado do mundo, sobre o modelo mental do profissional de saude autor do
documento e sobre planos para o futuro;

e Modelos de informacdo permitem a livre criagdo de conceitos e, portanto,
permitem a expressao de quaisquer conjuntos de afirmacoes;

¢ Modelos de informagéo clinicos, devido ao seu historico, sdo compostos por
conceitos comuns em RES. Serdo aqui considerados como fonte de melhores
praticas na estruturagédo de RES;

¢ Ontologias construidas segundo a realismo ontolégico sdo modelos robustos
e escalaveis. Porém, o realismo ontolégico impbe limites rigidos a
representagao de entidades sem existéncia na realidade

fisica/material/referencial.

Considerando o0s pressupostos, pretendeu-se, neste pesquisa, utilizar o
conhecimento médico embutido em modelos de informacéo para reconhecer e classificar as
limitacbes de representacdo dos prontuarios médicos por ontologias realistas. Podemos

dividir a pesquisa em 3 etapas:

1. Construcdo do arcabouco tedrico
2. Analise ontologica do modelo OpenEHR

3. Representagdo ontoldgica da informagé&o médica

Cada uma das etapas serd apresentada em uma secdo distinta. Em seguida, a

metodologia utilizada em cada uma das etapas é detalhada.
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Os requisitos criados nesta etapa serdo utilizados como base para avaliagdo de cada
um dos passos subsequentes. Todos os testes empiricos descritos nas proximas secdes
foram realizados no software Protégé 4.1, e as tarefas de classificacdo foram realizadas no
Hermit 1.3.6 (SHEARER et al., 2008).

4.3.1 Construcdo do arcabouco tedrico

O desenvolvimento recente da Ontologia Aplicada como disciplina independente é
baseado na utilizacéo de diversas fontes interdisciplinares, incluindo a inteligéncia artificial e
filosofia. Esta ultima tem grande proeminéncia devido ao grande volume de contribui¢cdes ao
longo dos séculos. Tomando como pressuposto a contribuicdo da filosofia ao estudo
ontoldgico, a construcdo do arcabouco teérico foi baseada eminentemente em escolas
filosoficas. A pesquisa foi conduzida por ampla revisdo de literatura, com foco em autores
ditos "realistas", em particular o filésofo austriaco Karl Popper.

O objetivo deste arcabouco foi fornecer base tedrica para reconhecer afirmativas
ontoldgicas e nédo-ontolégicas contidas em prontuario médico. A validacdo do arcabouco
tedrico foi realizado através da analise de um pequeno extrato de um caso clinico disponivel
em (CONNORS; BRITTON, 2009). O resultado do arcabouco teérico é apresentado na

secao 5.

4.3.2 Anélise ontolégica do Modelo OpenEHR

Esta etapa teve como intuito determinar as semelhancas e diferencas entre o modelo

OpenEHR e ontologias realistas. Foi realizada em duas sub-etapas:

e Comparacao do modelo de alto-nivel

¢ Mapeamento dos conceitos contidos nos arquétipos clinicos
4.3.2.1 Comparacédo do modelo de alto-nivel

Para a comparacao dos modelos de alto-nivel, foi analisada a documentagéo sobre o
padrdo OpenEHR, disponivel em (OPENEHR FOUNDATION, 2007) e a ontologia CIR
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(secao 3.3.2.3). Uma vez que a andlise é focada no modelo de entrada do OpenEHR, que
trata da informacgéo clinica, serdo omitidos dados relativos ao modelo de referéncia e a

informacfes demograficas do paciente.

As ontologias realistas consideradas aqui serdo a Ontology for General Medical
Science (OGMS) (SCHEUERMANN et al., 2009), a Information Artifact Ontology (IAO),

ambas baseadas na Basic Formal Ontology (BFO).

A comparacgdo entre os modelos seré feita de forma manual, através da analise das
definicbes em linguagem natural das principais classes da CIR e das ontologias realistas. As
classes da CIR serdo mapeadas as ontologias realistas, quando possivel atribuindo uma

defini¢céo logica em logica descritiva (axiomas).

O resultado final sera apresentado como uma ontologia representada em OWL2-DL.
Os resultados iniciais foram apresentados em um workshop internacional (ALMEIDA,;
ANDRADE, 2011; ANDRADE; ALMEIDA, 20l1la; ANDRADE et al, 2012a) e as
modificacfes resultantes foram efetuadas na ontologia.

4.3.2.2 Mapeamento dos conceitos contidos nos arquétipos clinicos

Utilizando a ontologia criada pelo mapeamento entre a CIR e ontologias realistas
como o modelo de alto-nivel, varios arquétipos foram analisados para avaliar a possibilidade
de representar o modelo de entrada do OpenEHR utilizando uma linguagem formal de
acordo com os preceitos do realismo ontolégico. Foram selecionados 13 arquétipos
disponiveis no OpenEHR Clinical Knowledge Manager (OPENEHR FOUNDATION, 2011)

seguindo os seguintes critérios:

1. Status de publicagdo — arquétipos publicados foram preferidos em relagéo a
arquétipos ainda sob avaliagédo e revisdo (draft). Porém, como o nimero de
arquétipos disponiveis € ainda pequeno, a maioria dos arquétipos analisados
ainda esta em status draft.

2. Abrangéncia na representacdo dos fragmentos sentenciais selecionados
(secdo 4.2) — o arquétipo deve fornecer o contexto para interpretacdo que
permita o uso de terminologias apropriadas, ou conjuntos de termos, para
representar os fragmentos sentenciais obtidos dos prontuarios.

3. Generalidade — dentre os arquétipos capazes de representar os fragmentos,

foram selecionados aqueles de maior generalidade. Ex. O arquétipo Sintoma
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foi selecionado para representar "dor", ainda que exista uma especializacdo
deste arquétipo criado especificamente para este fim (arquétipo Dor/Sintoma)

Cada conceito do arquétipo selecionado — itens que podem receber algum valor,
como Intensidade, Descri¢cdo clinica e Localiza¢cdo no corpo no arquétipo Sintoma (Figura 6,
pg 88) — foi transferido para uma planilha juntamente com sua descricdo em linguagem
natural. O processo foi realizado mantendo a lingua inglesa para evitar erros de traducao e
possibilitar discussdo com parceiros internacionais durante o estagio sanduiche. Para cada
conceito foi atribuida uma expressao légica baseada nas ontologias realistas com o objetivo
de tornar explicito o significado do conceito. Um exemplo do resultado é apresentado na

Tabela 3 a seguir.

Concept Features:
Definition The features of the symptom
Concept Locations Duration Number of Character
occurrences
Definition Locations in the body where the The duration of The number of The character of
symptom is experienced. the symptom times this symptom the symptom
since onset has occurred
Concept Location
Definition Single location in the body where
the symptom is experienced.
Concept Location in body: openEHR-
EHR-
CLUSTER.anatomical_location.v
1
Definition Details of the location in the
body.
Logical (object or object_aggregate) AND temporal_interva RULE: Cardinality ProcessProfile
expressio partOf SOME patient AND | AND inverse AND inverse
n inverse 'occurs in' some symptom  hasDuration (hasProcessProfile

some symptom

) SOME Symptom
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Comment Most likely refer to body regions, Relation SymptomAggregate  For continuant
such as chest, legs, but can also introduced in  AND symptoms,
refer to organs - the realist BFO2.0. In the hasNumberOfGrain  hasQuality or
stance here can be problematic, case of s value X. Currently anything else
as pain referred to a body region continuant, summarized under related to
doesn't mean that the process is refers to the SymptomAggregate character.
actually contained there. Could continuant to use the data Classified as
be simplified by a more existence property for number Partial mapping as
permissive located_in relation process of occurrences, due it can receive
accounting for occurrents located to problems with subjective
in the spatial location of cardinality evaluations (ex.
continuants  during their full reasoning Bizarre  symptom
duration evolution)

Tabela 3- Extrato da planilha, demonstrando o processo de criacéo de defini¢des légicas para

0s conceitos dos arquétipos (em inglés)

As expressbes logicas que descrevem o0s conceitos dos arquétipos foram
representadas em OWL2 utilizando o software de edi¢cdo de ontologias Protégé 4.1. Os
conceitos que ndo puderam ser mapeados foram identificados e classificados de acordo

com o arcabouco teérico (secédo 5). Os resultados desta etapa sao apresentados na sec¢éo 6.

4.3.3 Representacdo ontoldgica da informacdo médica

Na ultima etapa, foram reunidos os achados das etapas anteriores para a defini¢cdo
de um modelo para a representacdo da informacéo médica. A partir do arcabouco teorico e
dos conceitos ndo-mapeados provenientes dos arquétipos, foram propostas adi¢cdes a

representagao realista.

Apos a criacdo do modelo, foram criadas instancias na ontologia, correspondentes as
assercdes contidas nos fragmentos sentenciais previamente selecionados. O processo foi

realizado manualmente pelo autor, através dos seguintes passos:

Representacdo dos fragmentos sentenciais através de arquétipos
2. Criacao das instancias na ontologia de acordo com a definicdo l6gica do
conceito correspondente

3. Criacao de relagdes entre instancias conforme ditado pelo modelo
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4.3.3.1 Representacao dos fragmentos sentenciais por arquétipos

Neste passo, foi realizada a representacéo dos fragmentos sentenciais selecionados
dos prontuarios através dos conceitos dos arquétipos estudados. Para cada um dos
fragmentos, foram preenchidos um ou mais pares conceito-valor. O Quadro 3 exemplifica o

processo.
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Fragmento sentencial:

Dispneia aos esforcos moderados de cerca de 1 més de evolucdo

Arquétipo:
openEHR-EHR-CLUSTER.symptom.v1

Conceito Valor
Sintoma Dispnéia
Duragédo 1 més

Fatores precipitantes

Esfor¢cos moderados

Quadro 3 — Representacdo dos fragmentos sentenciais em arquétipos

4.3.3.2 Criagdo das instancias na ontologia de acordo com a definicdo logica do conceito

correspondente

Para a criagdo das instancias na ontologia, foi utilizada a definicdo l6gica dos sete

conceitos (se¢éo 4.3.3). O Quadro 4 demonstra 0 processo.

Conceito Valor
Duracao 1 més
Definicédo l6gica Instancia

temporal_interval

AND (BFO2:During_which_exists SOME
Symptom)

1_més_001> Type temporal_interval

1 _més_001 Type BFO2:During_which_exists
SOME Symptom

Quadro 4 - Criacdo das instancias na ontologia de acordo com a definicdo légica do conceito

correspondente

* O sufixo "001" foi adicionado para ressaltar que a entidade representada é uma instancia, ou

particular.
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E importante notar que n&o é claro, a priori, se os valores preenchidos (ex. 1 més) se
referem a classes ou a instancias. A interpretacdo padrao utilizada neste trabalho prediz que
o valor refere-se a uma classe instanciada pela situacédo que o paciente relata. Por exemplo,
o valor "1 més" refere-se a duracdo da dispnéia particular do paciente X, duracao esta que é
do tipo "1 _més_de_ duracao", ou seja, intervalos temporais que tenham a extensédo de 1 més.
Questdes especificas as modelagens destes tipos ndo foram cobertos pela presente
pesquisa, e devem ser objeto de pesquisas mais profundas. Por exemplo, 1 més pode

possuir de 28 a 31 dias e, portanto, ndo € um universal — esta questdo nao foi abordada.

4.3.3.3 Criagdo de relagdes entre instancias conforme ditado pelo modelo

Finalmente, foram criadas relagfes entre as instancias para manter a consisténcia
entre as instancias criadas. No exemplo do Quadro 4, é necessario relacionar a instancia
"1 _més_001" e a instancia "sintoma_001", além de relacionar esta Ultima ao "paciente_001".
A criagcado das relagbes foi realizada manualmente para refletir o significado das assercoes
realizadas nos fragmentos sentenciais. Relacionamentos comuns foram reconhecidos e

representados para facilitar e padronizar esta etapa.

A Figura 8 demonstra esquematicamente o resultado das 4 sub-etapas.
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"Dispneia aos esforcos moderados de cerca de 1 més de evolugéo"

<symptom.v]> #1 Type (Sintoma AND
<Symptom node_id at0001> temParticipante SOME Paciente)
<nar #1 Type Dispnéia
hame=

.. #1 temParticipante Paciente001
<value>Dispnéia</value>

<mappings> (BINDINGS)

</name>
<features> #2 Typ’e (z‘emp:oraf_imerval AND
<duration> eDura?aoDe SOME Sintoma)
A #2 Type 1-més
<value>1 més</value> #2 éDuragioDe #1
</duration>

<precjpitating factors>
<value>Esfor¢os moderados</values>
</pre¢ipitating factors>
</features™>

#3 Type (processo AND
precede SOME Sintoma)

#3 Type EsforgoModerado

#3 precede #1

Figura 8 — Representacdo esquemética da representacdo ontoldgica dos fragmentos

sentenciais

4.3.4 Critérios de avaliacdo da modelagem ontoldgica

A metodologia deve responder as necessidades atuais de organizacdo da

informacg&o médica. Os critérios de avaliacdo podem ser divididos em duas categorias:

1) requisitos do sistema que usa a metodologia proposta para representacdo de
prontuarios médicos — ex. Capacidade de realizar inferéncias em légica descritiva, uso de

linguagens de marcacao na representacéo da informacéao, etc.;

2) questdes que devem ser respondidas através de manipulagdo simbolica do

modelo de representacdo (questdes de competéncia).

Para determinacdo dos requisitos, foi realizada revisdo bibliografica, somada a
experiéncia do autor, que € profissional de saude, no desenvolvimento e avaliacdo de

sistemas de representacdo de prontuarios médicos. Para objetivar a avaliacdo do modelo
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criado, os critérios foram baseados na formulacdo de questdes de competéncia
(GRUNINGER; FOX, 1995). Essas questfes devem ser adequadamente respondidas pelo
sistema modelo de informagcdo em conjunto com a ontologia, de forma que fique
comprovado (pelo menos casuisticamente) que existem melhorias proporcionadas pelo
modelo proposto. Originalmente, questdes de competéncia devem ser respondidas através
de inferéncias validas em uma ontologia que modele um determinado dominio. Porém, como
o objetivo ndo é o desenvolvimento de uma ontologia, mas o desenvolvimento de uma
metodologia em que sdo utilizadas ontologias, as questdes de competéncia foram utilizadas

de forma mais abrangente.

A metodologia proposta, apesar de baseada nos principios de desenvolvimento de
ontologias, também deve promover o principal objetivo de modelos de informag&o em saude:
interoperabilidade. Considerando as definicbes da secdo 3.1.1.1, a metodologia deve ser
capaz de construir o significado proposicional de uma representacdo (EUZENAT J., 2001),
deve atribuir a cada unidade de conhecimento importado a interpretacdo correta ou conjunto
de modelos (PARK; RAM, 2004), e deve permitir trocar, compreender e agir em resposta a
informacéo relacionada a saude (STROETMANN et al., 2009).

Considerando o descrito acima, foram criados os seguintes critérios:

1. Todo o contetdo presente em prontuarios médicos deve ser descrito
através do mecanismo proposto, ou seja, a metodologia deve
proporcionar possibilidade de mapeamento sistematico entre as duas
propostas;

2. O contetdo que ndo puder ser expresso em ontologias formais deve ser
explicitamente descrito em detalhes para avaliacdo de sua importancia
em contextos praticos;

3. Deve permitir a integracdo entre aplicagcdes diversas trabalhando sobre
repositérios de dados heterogéneos;

4. A recuperacdo deve permitir inferéncias consistentes por operacdes em

l6gica descritiva.

A partir destes critérios, surgiram hipéteses que serdo colocadas a prova durante o

processo de avaliagdo:

e H1 - Ontologias podem expressar o mesmo conteldo de modelos de

informacéo
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e H2 - A representacdo ontologica reduz ambiguidade conceitual e permite
inferéncias robustas

e H3 - E possivel recuperar informacdo de salde representada
ontologicamente através de operacdes em légica descritiva

e H4 — O processo de representacdo da linguagem médica por ontologias é

custo-efetivo no desenvolvimento de sistemas de informacdo em saude

Para avaliar as hipoteses, serdo utilizadas as seguintes questfes para orientar a

analise qualitativa, complementando com dados quantitativos sempre que possivel:

e Quantos e quais conceitos presentes em arquétipos podem ser
representados diretamente em ontologias realistas? Dentre 0s conceitos nao
representados, quantos e quais se referem a operacdes e sinais logicos e
guais se referem a limitacdes de representacdo da modelagem realista?

e A ontologia resultante fornece inferéncias corretas quando classificada? Qual
€ a natureza dos axiomas atribuidos aos conceitos presentes nos arquétipos?

e E possivel recuperar corretamente as instancias representadas na ontologia?

Por fim, o artefato resultante foi avaliado de acordo com os critérios identificados nos
requisitos para avaliagdo da metodologia, contendo aspectos qualitativos e quantitativos. A
avaliacdo segue praticas de avaliacdo de ontologias conforme descrito em (HOEHNDORF et

al., 2012), mas é importante ressaltar que o processo avaliativo € manual e a amostra

estudada é notadamente insuficiente para andlise estatisticamente significativa.

Com o intuito de avaliar de forma pormenorizada uma situagdo clinica, foi
selecionado o dominio da trombose venosa, um problema comum em ambientes
hospitalares. O caso de uso consiste na representacdo de um caso ficticio criado por um
expert de dominio (Qque ndo é um dos autores do presente trabalho), imitando a
representacao real de um caso em um prontuario médico. O expert foi instruido a reproduzir
0 caso da forma mais proxima a real, incluindo o uso de terminologia local, estrutura e

contetdo do prontuario. O registro completo pode ser encontrado no apéndice 10.1.

Além da transcricdo do caso, foram avaliadas perguntas de competéncia baseadas

no guia de auditoria clinica "Doencas tromboembdlicas venosas: diagnéstico de trombose
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venosa profunda”®

, criado pelo National Institute for Health and Clinical Excellence (NICE) e.
As questbes foram formuladas como questdes OWL-DL ou SPARQL. Uma vez que o
objetivo com estas questdes ndo é a avaliacdo de aspectos sintaticos de OWL e RDF, existe
flexibilidade na representacdo destas questdes para avaliar se a informacdo necessaria é

disponibilizada e é recuperavel por alguma das formas.

Para evitar repeticdo desnecessaria, somente as questdes aplicaveis ao caso de uso
serdo reproduzidas. A coleta dos dados originais e as questfes geradas podem ser vistas
na Tabela 4. A avaliagdo destas questfes € discutida na se¢do 7. O documento original se
encontra na lingua inglesa, e as questbes ndo foram traduzidas para ndo comprometer a
fiabilidade.

Original question DL-query or SPARQL expression

Did the patient have:

1 e an assessment of their medical history | ‘clinical history’

2 ¢ a physical examination? 'physical examination finding'

If other causes were excluded and DVT was suspected,

go to question 2. If not, end audit here.

Was the patient’s probability of DVT assessed | ‘data item’ AND WellsScore

using the two-level DVT Wells score?

If ‘yes’, go to question 3. If ‘no’, end audit here.

SELECT Y
WHERE
Record score:

?x rdf:type WellsScore.

?x part_of’ PatientRecord001.

*® Venous thromboembolic diseases: diagnosis of deep vein thrombosis — audit guide disponivel
em http://guidance.nice.org.uk/CG144/ClinicalAudit/DVTDiagnosis/doc/English
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?x ‘is about’ Patient001.

?x hasValue y?.

If DVT was likely (2 points or more) go to question 4. If it

was unlikely

(1 point or less) go to question 18.

Question

Patients with a likely two-level DVT Wells

score

Was the patient offered a proximal leg vein

ultrasound scan?

'plan specification' and ('is about' only
some
(UltrasoundimagingTest AND
SOME (leg AND
part_of value patient010)))))

(plan and (is_realized_by

has_participant

If ‘yes’, go to question 5. If ‘no’, end audit here.

Did the patient have a proximal leg vein

ultrasound scan:
Within 4 hours of being requested 0
Within 24 hours of being requested 0

More than 24 hours after being requested

US Request - Instancel: ‘'plan
specification'
and ('is about' only
(plan
and (is_realized_by some
(Venous_duplex_Scan
and (has_participant some
(leg
and (part_of value
patient010)))))))
# -
Instance2: temporal_interval AND
hasBeginning SOME
(temporal_instant AND inverse
(hasBeginning) value

Patient010USRequest) AND hasEnd
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SOME (temporal_instant AND inverse
(hasBeginning) SOME
UltrasoundimagingTest)

H -
T

SELECT x
WHERE
?x ‘is about’ instance2

?x hasValue ?y

Was the patient offered a D-dimer test before
the result of the proximal leg vein ultrasound

scan was available?

'plan specification' AND (‘is about'
SOME (plan AND (is_realized by

SOME D-dimerTest AND
has_participant VALUE patient010)))
AND is_output_of SOME

(OpenEHR:Investigation_request
AND precedes SOME (‘data item'
AND is_output_of SOME
(Venous_duplex_Scan AND
has_participant SOME (leg and
part_of value patient010))))

Was the proximal leg vein ultrasound scan

positive?

‘data item' AND is_output_of SOME
(Venous_duplex_Scan AND
has_participant SOME (leg and
part_of value patient010)) AND 'is
about SOME (BloodClot AND
located_in SOME (leg AND part_of
value patient010))

_________ Hooemee

(‘'data item' AND is_output_of SOME
(Venous_duplex_Scan AND
has_participant SOME (leg and
part_of value patient010))) AND

(AbnormalValue)
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If ‘yes’, go to question 15. If ‘no’, go to question 8.

'plan specification' AND (‘is about'
SOME (plan AND (is_realized_by

9 | Was the patient offered a D-dimer test? _
SOME (D-dimerTest AND
has_participant VALUE patient010))))
If ‘yes’, go to question 12. If ‘no’, end audit here.
While waiting for a proximal leg vein ultrasound | (medication_administration AND
scan, did the patient have an interim 24-hour | has_part SOME Needlelnjection)
dose of parenteral anticoagulant *>'? AND has_participant SOME
(Medication AND has_part SOME
10 (PortionOfChemicalSubstance  AND
bearer_of SOME AnticoagulantRole)
AND precedes SOME
(UltrasoundimagingTest AND
has_part SOME (leg AND part_of
VALUE patient010)))
While waiting for a proximal leg vein ultrasound | D-dimerTest AND has_participant
scan, did the patient have a D-dimer test? VALUE patient010 AND precedes
11 SOME (UltrasoundimagingTest AND
has_participant SOME (leg AND
part_of VALUE patient010))
If ‘yes’, go to question 11. If ‘no’, end audit here.
'data item' AND is_output_of SOME
(Venous_duplex_Scan AND
1> Was the proximal leg vein ultrasound scan | has_participant SOME (leg and
positive? (repeated question) part_of value patient010)) AND 'is
about SOME (BloodClot AND

located_in SOME (leg AND part_of

" Medication is here defined as a Processed material that has part some chemical substance that

has some pharmacologically active role
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value patient010))

_________ Homomeee

(‘'data item' AND is_output_of SOME
(Venous_duplex_Scan AND
has_participant SOME (leg and
part_of value patient010))) AND

(AbnormalValue)

If ‘yes’, go to question 15. If ‘no’, go to question 12.

13

Was the D-dimer test positive?

(‘'data item' and is_output_of SOME
(D-dimerTest AND has_participant
VALUE patient010)) AND

(AbnormalValue)

If ‘yes’, go to question 13. If ‘no’, go to question 16.

14

Was the patient offered a repeat proximal leg

vein ultrasound scan 6—-8 days later?

'plan specification' AND

(is about some (plan and
(is_realized_by only
(UltrasoundimagingTest AND

has_participant SOME (leg and

part_of value patient010))))) AND
is_output_of SOME
OrderRequestProcess AND inverse
(precedes) SOME

((temporal_interval AND inverse ('is
about) SOME (‘measurement datum'
AND hasValue

value 6 and 'has measurement

unit label' value day) AND

inverse  (precedes) SOME
(UltrasoundimagingTest AND

has_participant SOME (leg
and part_of value patient010)))) and

not ((temporal_interval AND inverse
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('is about) SOME (‘measurement
datum' AND

hasValue value 8 and ‘has
measurement unit label' value day)

AND

inverse  (precedes) SOME

(UltrasoundimagingTest AND

has_participant SOME (leg
and part_of value patient010))))

If ‘yes’, go to question 14. If ‘no’, end audit here.

15

Was the repeat proximal leg vein ultrasound

scan positive?

'data item' AND is_output_of SOME
(UltrasoundimagingTest AND

has_participant SOME (leg
and part_of value patient010)) AND
('is about’ SOME (BloodClot AND
located_in SOME (leg AND part_of
value patient010)))

AND inverse (precedes) SOME
(UltrasoundimagingTest AND

has_participant SOME (leg
and part_of value patient010))

If ‘yes’, go to question 15. If ‘no’, go to question 16.

16

Was DVT diagnosed and treatment started?

diagnosis AND 'is about SOME
(DeepVenousThrombosis AND
'inheres in' VALUE patient010)

#

medication_administration AND
has_participant SOME (Medication
AND has_part SOME
(PortionOfChemicalSubstance  AND
bearer_of SOME AnticoagulantRole))

End audit here.
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Were alternative diagnoses considered? diagnosis AND 'is about' SOME
(disease AND 'inheres in" VALUE
patient010) AND NOT (is about'
SOME DeepVenousThrombosis)

17

Was the patient advised that it was not likely | NOT REPRESENTABLE USING
they had PE? CURRENT METHODS (requires free-
text analysis

Tabela 4 — QuestBes de competéncia originarias da trilha de auditoria para Trombose Venosa

Profunda

A avaliagdo da metodologia consistiu na descricdo quantitativa do processo de
aplicacdo empirica da metodologia e avaliagdo da consisténcia interna dos dados
armazenados. A avaliacdo foi realizada pelo proprio autor em conjunto com 0S supervisores.

Os resultados desta etapa sé&o apresentados na secéo 7.

Os resultados e discussdo da metodologia serdo apresentados de forma conjunta,
correspondendo a divisao em 3 etapas da metodologia. A Figura 9, a seguir, representa
esquematicamente 0s passos realizados na metodologia.

— —
Teoria 3 mundos Arquétipos Fragmentos de
Realismo ontoldgico openEHR prontuarios

| c 5o d b | — — Representacao da informagao
onstrucdo do arcabougo Andlise dos arquétipos através de ontologias

v v

Representagdo Representacdo
Arcabougo tedrico — ontoldgica dos — ontolégica da
arquétipos informacdo médica
\__\—/_
Secao 5 Secao 6 Se¢do 7

Figura 9 — Representacdo esquematica da metodologia utilizada na pesquisa

Esta metodologia permitira explorar a natureza ontolégica de dados do prontuario

representados por modelos de informacdo e avaliar a capacidade de representar estes
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dados por ontologias realistas. Caso possivel, as ontologias poderdo ser usadas para
diminuir a ambiguidade dos conceitos usados nos modelos de informagéo e para permitir

manipulacao légica das informacdes do prontuario médico.
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5 CONSTRUCAO DO ARCABOUCO TEORICO

A representacdo da linguagem médica utilizada em prontuarios por ontologias requer
varios passos intermediarios afim de esclarecer o significado e permitir uma andlise correta.
O primeiro passo consistiu em desenvolver uma abordagem adequada onde poderiamos
identificar o referente de um termo, se ele existir. O resultado foi publicado em algumas
conferéncias (ALMEIDA; ANDRADE, 2011; ANDRADE; ALMEIDA, 2011b; ALMEIDA et al.,
2012) e é descrito nesta secao.

5.1 ABORDAGEM PARA ANALISE

Propbs-se um arcabouco representado na Figura 9, que foi criada para organizar a

informacgé&o presente em prontuarios médicos de acordo com a teoria dos trés mundos.

| REALITY |

1

® 5 COGNITIVE
2 REPRESENTATIONS
I S I

1
CONCRETIZATIONS
OF COGNITIVE

4
@ @ @ REPRESENTATIONS
T

@/ O — Ontology
A— Annotation

| — Information (Medical Record)

R — Procedural / Reasoning rules

Figura 10 — Abordagem usada na anélise
Fonte: (ALMEIDA; ANDRADE, 2011)

Nesta abordagem, tudo comeca no nivel de representagdes cognitivas, quando um
médico observa a realidade do lado do paciente (seta 1). Cada uma destas entidades é
filtrada pela cognicdo e representada por artefatos (seta 2). Entidades ontologicas
(entidades O) séo analisadas de acordo com a andlise cientifica rigorosa, e sdo baseadas

na realidade em si e ndo em representacfes mentais do médico. Exemplos de entidades
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ontolégicas s@o as células, as caracteristicas anatdbmicas e substancias quimicas. Estas
entidades denotam entidades do mundo 1 através de teorias que podem ser objetivamente

falsificadas.

Entidades epistemoldgicas sao registradas através de conceitos (entidades A). Séo
representacdes cognitivas da realidade, e podem incluir entidades sem um referente na
realidade. Estas entidades n&o sao descritas através de medidas independentes e objetivas,
e compreendem analogias, analises heuristicas e avaliagdes subjetivas. E importante
destacar que um dos objetivos da ciéncia é criar novas construgdes e medigdes indiretas, a
fim de teorizar e manipular entidades reais descritas por estas entidades conceituais. E
sustenta-se aqui que, em um mundo ideal, cada entidade pode ser descrita adequadamente
em ontologias. No entanto, duas questdes motivam esta distingdo: 1) o dominio médico &
muito complexo e os profissionais de salude constantemente usam analogias, heuristicas e
praticas padronizadas para orientar o diagnostico e terapia; 2) pretende-se que o resultado
final deste trabalho melhore a descricdo formal de prontuarios médicos e comunicacao
médica, que muitas vezes contém termos ambiguos que s6 podem ser interpretados de uma
forma nao-cientifica. Exemplos destes incluem "gravidade" de uma dor e uma sensacgéao de
"sentir-se bem", que pode ser medido ou, em Ultima analise descrita por termos objetivos,
mas que nao iria transmitir o significado geral pretendido pelo autor (respectivamente, a
gradacao ordinal da alteracédo objetiva no comportamento causado pela dor, e o conjunto de

comportamentos compartilhados por cada pessoa que se sente bem).

Em seguida, o médico cria um registro (entidade 1) para registrar as representacoes
de acordo com seu conhecimento pratico e teorico (seta 3). A clara distincdo entre as
entidades que denotam e informagBes sobre estas entidades é suposto representar a

distincdo entre a entidade e sua medig&o por algum padréo.

Outros médicos podem constantemente interpretar registros e realidade (setas 4),
resultando em novas representacdes cognitivas. Finalmente, os médicos envolvidos nos
cuidados de saude fazem julgamentos e processam informacdes atuais e anteriores. Parte
desse processamento de informacdes (seta 5) segue regras de formacdo académica do
médico, que determinam a probabilidade de um diagndstico ou interpretacdo correta de um
resultado de exame, para mencionar apenas alguns. A representacdo deste processo de
raciocinio também é necessaria para a continuacao de cuidados, que é parte complementar

do registro (entidade R). Exemplos disso incluem regras para a interpretacdo de dados
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laboratoriais, como hemoglobina <12 g / dl significa "baixo nivel de hemoglobina”, e

informacéo relevante negativa, como "auséncia de alterac&o intestinal durante os episodios".

E possivel reconhecer quatro tipos de informac&o:

i. Informacao que representa aspectos da realidade;
i. Informacdo que representa construtos Uteis para a pratica médica que ndo sao
empiricamente verificaveis;
iii. Informacéo que representa observagfes sobre a realidade, ndo a realidade em si;
iv.  Informacdo que representa observacdes sobre a compreensdo do médico ou

paciente a respeito da situagédo clinica, ndo a realidade em si.

Segundo este modelo, nem representacfes da realidade, nem representacfes de
processos de pensamento sdo interpretadas da mesma forma por duas pessoas. No entanto,
permitir a manipulagdo de entidades do mundo 3 é fundamental para o desenvolvimento de
novas funcionalidades nos sistemas de saude, como apoio a decisdo, inferéncias e

classificagdo de informagao.

O arcabouco ir4 fornecer os fundamentos para classificar as entidades em diferentes
categorias. O primeiro passo € olhar para as entidades que denotam coisas no mundo 1. De
acordo com a abordagem acima, apenas informagdes que representam aspectos da
realidade podem ser adequadamente representadas por universais - o que significa que séao
ou continuantes ou ocorrentes, que exigem um referente na realidade. O segundo passo é a
busca de entidades que ndo se referem & realidade, mas sim a uma interpretacdo da
realidade. E evidente que (ii) e (i) estdo intimamente relacionadas com a realidade, sendo
que (i) € um substituto para um estado de coisas do lado do paciente, e (ii) € uma
representacdo objetiva das suas medidas. Relagbes que permitem a interpretacdo
adequada dessas declaracdes sdo especificas para cada dominio. Por exemplo, o exame
da cor da esclergtica pode indicar ictericia, exibindo cor amarelada, substituto para
problemas do figado, ou anemia, exibindo cor azulada, substituto de anemia por deficiéncia
de ferro. A interpretacao sobre o significado destes sinais depende de treinamento, praticas
culturais e caracteristicas subjetivas. Similarmente, assercdes como "nivel de bilirrubina total

no sangue do paciente X é alto" requerem o conhecimento sobre o método de amostragem
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e analise, da distribuicao probabilistica da concentragéo de bilirrubina na populagdo normal ,
a consideracdo de erros de medicéo e fatores de confuséo e compreenséo do significado de
unidades de medida. A dltima categoria (iv) requer mais atencdo, uma vez que as praticas
de raciocinio médicos incluem tanto as rela¢des ontologicas e regras heuristicas ad hoc que
podem ndo corresponder a verdade no mundo real. Considera-se que a informacéo (iv)

eventualmente sera registrada no prontudrio para descrever o processo de raciocinio.

Um exemplo preliminar do arcabouco foi criado através da andlise de entidades
informacionais contidas nos prontuarios médicos. Como um exemplo, o quadro 5 demonstra
um pequeno extrato de um caso clinico disponivel em (CONNORS; BRITTON, 2009),
escolhido devido a claridade e abrangéncia da descricdo do caso, e devido a apresentagéo

explicita do processo de raciocinio.

Apés a obtencdo de fragmentos sentenciais através da avaliagdo de um especialista
de dominio, as entidades foram classificadas em um dos quatro tipos, através dos seguintes

critérios:

a) Informacdes que representam aspectos da realidade foram mapeados pelos
processos 1) e 2) para entidades (O) (Quadro 6);

b) Informagbes que representam construtos Uteis para a pratica médica foram
mapeados pelos processos 1) e 2) para entidades (A) (Quadro 7);

c) Informagbes que representam observagdes sobre a realidade foram
mapeadas pelo processo 3) para entidades (1) (Quadro 8);

d) InformagBes que representam observacbes sobre a compreensdo dos

médicos foram mapeadas pelo processo 4 para entidades (R) (Quadro 9).



A 62-year-old woman presented to the urgent care clinic with gingival bleeding
after periodontal scaling of her lower-right second molar. She had undergone
the procedure 5 hours before presentation, and the bleeding has persisted
despite the application of pressure and ice.

The patient recalled a similar episode that had occurred 6 months earlier, also
after a periodontal procedure, in which bleeding had stopped only after firm
pressure had been applied and held for 6 hours.

She was otherwise in her usual state of good health. She reported no easy
bruising, epistaxis, rectal bleeding, hematuria, weakness, fatigue, arthralgia,
dyspnea, jaundice, abdominal pain, back pain, rash, or confusion.

Quadro 5 - exemplos de um extrato de um prontuério médico

Physician

Woman

62 years-old

Patient report

Time of bleeding

Aspirin

Aspirin taken daily (rule)

Thiazide diuretic

Physical exam finding of that encounter

Quadro 6 - Informagdes que representam aspectos da realidade

State of good health

Uncomplicated spontaneous vaginal delivery

No prior episodes of unpredictable bleeding

No allergies

Cosmetic blepharoplasty, without bleeding complications

Quadro 7 - Informagdes que representam construtos Gteis para a pratica médica

Heart rate: 80 bpm

Blood pressure: 128/76 mmHg
White-cell count = 6,200
Lymphocytes = 37
Platelet-count = 352,000
Creatinine=1.4

Albumin = 3.9

Prothrombin time = 13 sec

Quadro 8 - Informacgdes que representam observacdes sobre arealidade
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Patient class: "Emergency patient”

Bleeding had persisted despite the application of pressure and ice

Bleeding had stopped only after firm pressure had been applied and held for 6
hours

Childbirth and orthopedic surgeries are "significant hemostatic challenges"

Bleeding that do not stop after ice and pressure is a "bleeding complication”

Patient underwent hemostatic challenges without bleeding complications, which
suggests that this is an acquired bleeding diathesis

Epistaxis, menorrhagia and gingival bleeding are mucocutaneous bleedings
Mucocutaneous bleedings are typical or disorders of primary hemostasis
Unprovoked hemarthroses and deep soft-tissue hematomas are characteristic of
disorders of coagulation factors

Factor VIII inhibitor can manifest as mucocutaneous bleeding, and is an exception
to the previous rule

The timing of bleeding after vascular trauma is different

The patients presentation suggests platelet disorder

Von Willebrand's disease cause acquired platelet disorder

Factor VIII inhibitor cause acquired platelet disorder like syndrome

Liver disease cause acquired platelet disorder

Thrombocytopenia cause acquired platelet disorder

Uremia cause acquired platelet disorder

Quadro 9 - Informagdes que representam observagdes sobre a compreensédo dos médicos

5.2 CONCLUSAO E IMPLICACOES PARA A PESQUISA
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Até aqui, mostrou-se que o arcabougo fornece orienta¢des para distinguir entidades

em diferentes niveis. Até agora, as teorias apresentadas ndo sédo falsificaveis, mas a

motivacdo para esta tese é a formalizacdo adequada, robusta, coerente e escalavel dos

prontuarios médicos. Assim, a pergunta importante a ser respondida neste ponto é: "o

arcabouco de analise baseada nas teorias de Karl Popper proporciona um melhor modelo

para representar formalmente informacdes em registros de salde?" Embora tal resposta, em

dltima analise, requeira testes empiricos adicionais fora do ambito do presente trabalho, nos

proximos paragrafos serdo apresentadas algumas conclusdes surgidas durante a pesquisa

e a arquitetura prevista para o sistema. Podemos identificar as principais vantagens desta

abordagem, a saber: 1) Separacdo dos universais e classes conceituais; 2) Distincdo de

entidades reais e observagbes objetivas de entidades reais, 3) Ligagdo entre o

conhecimento representado em ldgica e outros tipos de operacdes de inferéncia.
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1) A separacdo entre universais e classes conceituais: A partir de uma
perspectiva de modelagem, este arcabouco oferece algumas vantagens. A primeira € a clara
distincdo entre a realidade cientifica e a abordagem médica a realidade, exemplificado pela
diferenca entre 1) ver um paciente tossir, desenvolver febre e mostrar uma condensacéo na
base dos pulmdes e 2) ver um paciente com pneumonia. Até agora, as ontologias tém
tentado capturar as construcdes basicas do mundo real e compreender a natureza de
entidades materiais, qualidades, processos e assim por diante. No entanto, um prontuario
médico € um dispositivo de comunicacdo entre as pessoas, que pode analisar complexos
"jogos de linguagem" que requerem conhecimento pratico especifico. No nosso exemplo,
podemos ver a classe "complicagbes hemorragicas”. Enquanto muito Util para o raciocinio
médico que aparece em guidelines cientificos (HIRSH et al., 2003), tal construcdo s6 pode
ser compreendida no contexto de um determinado estado. Por exemplo, hemorragia
intestinal ndo é uma complicacdo de cirurgia ortopédica, mas € uma complicacdo da terapia
anticoagulante que pode ser necessdria antes da cirurgia. Em andlise posterior desta
afirmacao, pode-se identificar um claro processo ontoldgico, "sangramento”, um processo
que envolve a presenca de sangue visivel em um lugar inesperado como a pele ou intestino.
A declaracdo "complicacao" implica que este sangramento é inesperado e causado pela
condicdo anterior. Uma vez que algum sangramento é esperado em qualquer a cirurgia,
complicacdao hemorragica € o conjunto de todos os sangramentos, mas a sua definicdo
depende de processos anteriores e do conhecimento médico atual. E como o conhecimento
médico é probabilistico, a resposta para a pergunta "um sangramento intestinal € uma
complicacdo sangramento de uma cirurgia?" ndo pode ser ontologicamente determinado. O
tipo nao-ontoldégico do conhecimento é, por razdes mencionadas acima, improprio para
ontologias realistas. No entanto, este termo pode ser tanto intensionalmente - hemorragia
inesperada - e extensionalmente - lista de cada complicacdo para cada procedimento -
definido, e pode ser representado de forma declarativa em formulagdes logicas. Isto leva a
uma discussdo mais pragmatica sobre limitacdo de diferentes formulagbes légicas para
proporcionar a semantica pretendida da linguagem natural, que esté fora do escopo deste

documento.

2) Distincdo de entidades reais e observacdes objetivas de entidades reais:
Outra vantagem da visao popperiana € a clara separacao da informacado e realidade. Isso
tem sido evidente nos varios esfor¢cos de desenvolvimento de ontologias, em particular o
consoércio OBl e o desenvolvimento da Information Artifact Ontology (IAO). Popper

argumenta que as relagfes entre teorias distintas de mundo 3 ser& diferente das relagdes
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entre seus referentes no mundo. A semelhanca das duas medidas em unidades de medida
diferentes (por exemplo, 120 mmHg e 12 cmHg) é uma teoria aritmética simples, que ainda
acrescenta semantica (a manipulacéao de simbolos em sistemas de linguagem diferentes). A
separacdo entre informacdes e realidade € a ligacdo entre a realidade e as diferentes
perspectivas da realidade que serdo encontradas em um registro, para que possamos
relacionar as entidades "pressdo arterial sistdlica elevada" (entidade real) ", medicdo de
pressdo arterial sistolica" (processo), "medicdo da pressdo arterial sistdlica elevada"
(resultado da medicdo, como interpretado por um conjunto de regras) e "pressao arterial
sistolica: 150 mmHg" (resultado da medicdo, gravado em alguma unidade de medida

padrao).

3) A conexdo entre o conhecimento representado através de légica e outros
tipos de operacgfes de inferéncia: O registro explicito do raciocinio e regras heuristicas em
prontuarios médicos requer uma nova distin¢cdo, que é fornecida pela estrutura proposta. Em
nossos exemplos podemos distinguir trés niveis, refletidos pelas perguntas: 1) O paciente
tem um distirbio de sangramento? 2) O paciente tem um diagnéstico de distlrbio
hemorragico? e 3) o médico suspeitou de disturbios hemorragicos dado os sinais e sintomas
do paciente? Um exemplo é a comparacao entre essas trés afirmacdes, que diferem apenas
de acordo com o processo de pensamento que lhes deu origem (Quadro 10). E importante
observar que alguns deles resultam em probabilidades, mas outros resultam em algum valor

de verdade.

Suspeita clinica

Suspeita clinica

Suspeita clinica

Probabilidade >70%

Probabilidade >80%

Probabilidade >90%

Provisorio

Possivel

Provavel

Diagnéstico

Diagnéstico

Diagnéstico

Doenca

Doenca

Doenca

Quadro 10 - Comparacéo entre afirmagdes em diferentes niveis ontolégicos

Varias regras de inferéncia podem ser feitas explicitas e representadas em diferentes
niveis do sistema. Um exemplo simples é o indice de massa corporal - IMC (peso dividido

pelo quadrado da altura). A interpretacdo da medida determina, por exemplo, que uma
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pessoa com IMC maior que 25 possui sobrepeso. Portanto, sobrepeso é um tipo da
realidade ou o resultado de um processo de raciocinio?

Diferentes representacdes podem ser vistas na Tabela 5. Note que obesidade esta
no lado da realidade, enquanto avaliagdes clinicas sdo construtos médicos. Tal é
exemplificado por achados de (CROSS et al.,, 1995), que demonstram a falta de acordo
sobre critérios clinicos para avaliacdo da obesidade infantil. Ainda assim, enquanto medidas
objetivas permitem consenso, nao refletem o verdadeiro status da obesidade (POIRIER,
2007). De toda forma, parece razoavel que exista uma qualidade "obesidade" no mundo real,

gue através de uma combinacgdo de diferentes avaliagfes subjetivas e objetivas possa ser

inferido pelo clinico.

Obesidade Complicacéo hemorragica da Diagnostico suspeito de
cirurgia Hemofilia
Entidade | Obesidade Sangramento (processo) S
0] (qualidade) Cirurgia (processo) Hemofilia (disordem)
o Sangramento001 (instanceOf
Entidade g\ggcéz?jill_mcaDa Sangramento) isA AvaliacdoPossibilidadeDeHe
A Obese - ComplicacdoHemorragicaDaCirurg | mofilia = Possivel
ia
Entidade | MedidaDePeso Diagnéstico (item de dados) é
I (item de dados) Sobre only Hemofilia
SE (hemorragia ou hematoma o
SE (MedidaDePeso | complicando um procedimento OR ggr&igéi?:rla:N%ND
/ MedidaDeAltura?) intervencao, incluindo retorno para (SangramentoNasal AND
Entidade | > 35): o0 bloco cirdrgico OR transfusfes (NO'Ig recedidoPor
R Obesidade de produtos de sangue): P i
. L C A . Trauma))):
(qualidade) == ComplicacdoHemorragicaDaCirurg DiaanésticoHemofilia ==
verdade ia ==verdade (STOKES et al., gne o
2011) suspeito

Tabela 5 — Comparacdo de perspectivas ontolégicas e nao ontoldgicas sobre a mesma

entidade
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6 ANALISE ONTOLOGICA DO MODELO OPENEHR

6.1 COMPARACAO DO MODELO DE ALTO-NIVEL

A comparacéo entre os modelos OpenEHR e ontologias realistas foi feita a partir da
distingdo entre o Clinical Investigator Record (CIR) (Figura 5) e a ontologia OGMS. Segue-
se uma breve descricdo de cada entidade da CIR (BEALE; HEARD, 2007b; BEALE;
HEARD, 2007a)%:

e Informagdo de cuidado: as informacdes registradas em um registro de saude
constituem uma escolha seletiva de notas sobre eventos e outras situacdes reais,

que seréo interpretadas por outros profissionais;

e Evento Administrativo: registro de um evento de negdcio ocorrendo em um contexto

administrativo; ex. admissdo, marcagdo, encaminhamento, alta, etc.:

e Observacdo: informacdo criada pelo ato de observacdo, mensuracao,

guestionamento ou teste do paciente ou subtancia relacionada;

e Opinido: inferéncias do investigador sobre o significado das observagdes; inclui

diagnosticos, avaliacdes, planos e objetivos;

e Instrucdo: instru¢cdes baseadas em opinido de forma suficientemente detalhadas

para que possam ser executadas e cumpram uma determinada intervencao;

e Acdo: registro de acdes intervencionistas que jA ocorreram, seja por instrucdes ou

outros;
e Proposta: opinido sobre o que deve ser feito pelo investigador;

e Avaliacdo: opinido sobre o que esta acontecendo no organismo do paciente;

*® Repetem-se aqui trechos da secéo 3.3.2, para facilitar a compreenséo da analise.
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e Diagnostico: conjunto de sinais e sintomas observados, que os designam no

entendimento do investigador como um fendmeno conhecido;

¢ Risco: uma avaliacdo quantificada que fornece a base para uma investigacdo (ex.

Histéria familiar);
e Prognéstico: avaliacdo de um resultado relacionado ao diagndéstico corrente;

e Cenario: pensamento clinico baseado em possibilidades de resultado (perguntas do

tipo "what-if");

e Objetivo: pensamento clinico que consiste em afirmacdes sobre um estado desejado
para o paciente;

e Plano: pensamento clinico que consiste em afirmacdes sobre como 0s objetivos séo

alcancados;

e Solicitagdo de investigacdo: conjunto de instrugbes com o proposito de gerar novas

observacoes;

e Solicitagdo de intervencdo: conjunto de instrucbes com o proposito de alterar o

estado do sistema do paciente;

A CIR é graficamente estruturada como uma taxonomia. As setas parecem
representar ligacbes do tipo E-Um, porém no é claro exatamente a qual tipo se referem
(SCHWARZ; SMITH, 2008). Uma vez que a CIR nao trata de universais, mas sim de classes
definidas (ver secdo 3.2.2), optou-se aqui por interpretar as relacdes taxonémicas entre A e
B como uma relagdo formalmente definida como: A E-Um B = para todo x, t, se x E-
Instancia-de A, entdo x E-Instancia-de B no tempo t. Esta definicdo inclui um aspecto
temporal, mas é capaz de fornecer apenas condi¢cdes necessarias, ndo suficientes. Por
exemplo, permite representar Leucocitos-Em-Uma-Bolsa E-Um Leucdcito, ainda que

Leucécitos-Em-Uma-Bolsa néo seja um tipo especial de leucdcito.

Fica claro, a primeira inspecao, que todas as classes da CIR referem-se a artefatos

de informacdo, com propdsitos e conteudos distintos. Exibe, portanto, o mesmo principio



135

classificatorio da hierarquia "Information Content Entity”, presente na IAO (figura 11). Esta
classe é definida como "uma entidade que é genericamente dependente em algum artefato
e possui relacdo do tipo é-sobre com alguma entidade"*®. Mais especificamente, as classes

da CIR correspondem a classe "Data Item", definida como "um entidade de conteldo

7

informacional que pretende ser uma afirmativa verdadeira sobre algo (...) e ¢é

construida/adquirida por um método que confiavelmente tende a produzir afirmativas

(aproximadamente) verdadeiras" ®°.

v @ continuant
v = dependent_continuant
V- @ generically_dependent_continuant
v @'information content entity’
..... CRID
v @'data item’

@ diagnosis
'clinical picture'
'clinical finding'
'cartesian spatial coordinate datum'’
'data about an ontology part'
'data set'
: 'measurement datum’
- @'setting datum’
¥ 'directive information entity'

- @'action specification’
'conditional specification'
'data format specification’
'objective specification’
'‘plan specification’
e 'source code module'

Figura 11 - Extrato da unido entre OGMS e IAO, demonstrando subclasses da classe

"information content entity"

* an information content entity is an entity that is generically dependent on some artifact and
stands in relation of aboutness to some entity

® a data item is an information content entity that is intended to be a truthful statement about
something (modulo, e.g., measurement precision or other systematic errors) and is
constructed/acquired by a method which reliably tends to produce (approximately) truthful
statements.
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Andlise mais pormenorizada da OGMS demonstra classes criadas com intuito similar
a CIR, como por exemplo a classe "Clinical history", definida como "séries de afirmativas
representando qualidades relevantes & satde de um paciente ou & familia do paciente” ®*. A
IAO também fornece classes semelhantes, como "Plan Specification", definido como "uma
entidade de informacédo diretiva que, quando concretizada, é realizada em um processo no

qual o ator tenta atingir os objetivos, em parte fazendo as ac¢des especificada" .

Apébs a comparacdo das definicbes, foi feito um mapeamento ad hoc das classes de
ambos os modelos, que pode ser visto na tabela 6. As classes oriundas da CIR foram

identificadas com o prefixo "OpenEHR:".

®! series of statements representing health-relevant qualities of a patient and of a patient's family.

%2 a directive information entity that when concretized it is realized in a process in which the
bearer tries to achieve the objectives, in part by taking the actions specified. Plan
specifications includes parts such as objective specification, action specifications and
conditional specifications.
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CIR OGMSI/IAO
Informacédo de
Cuidado

E-Um | Data item

Historia | E-Um | Clinical history

E-Um | Image finding OR lab. Finding OR Clinical finding OR

Observacéao _ o
physical examination

Acdo | E-Um | Report AND is_about ONLY process

Opini&o | E-Um | Clinical finding

Avaliagio | E-Um | Clinical picture

Diagnostico | E-Um | Diagnosis

Prognostico | E-Um | Prognosis

Proposta | E-Um | Objective specification

Cenario | E-Um | Objective specification

Objetivo | E-Um | Objective specification

Recomendacéo | E-Um | Objective specification

Instrucdo | E-Um | Plan specification

Solicitagdo de | E-Um - _
. . Plan specification AND (is_about some Treatment)
intervencao

Solicitagdo de | E-Um - _
Plan specification AND (is_about some (Laboratory_test)

investigacao

Tabela 6 — Correspondéncias ad hoc entre a CIR e IAO/OGMS

Enquanto a motivagéo para a construcao de cada estrutura € diferente, as ontologias
IAO e OGMS provaram ser capazes de representar adequadamente o significado de cada
tipo de informacdo na CIR. Uma observacdo € um item de dados que resulta de um
encontro médico, sendo a descricdo de uma entidade, normalmente, o paciente. Ao
classificar as outras classes de acordo com o resultado desejado, as sub-classes de
"Proposta"” foram reunidas sob "Objective Specification"”, e as sub-classes de "Instrucdo" sob
"Plan Specification". Finalmente, "Acado" foi representada como um tipo especial de
documento, uma vez que necessariamente descreve um processo. A Unica classe néo
representada é a classe "Risco", por sua incompatibilidade com ontologias realistas. As
Figuras 12 e 13 apresentam o resultado final do alinhamento entre a CIR e as ontologias

IAO e OGMS, representados no software Protégé.
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v @ generically_dependent_continuant
v @'information content entity’'
v @'data item'
v @ OpenEHR:Care_information
OpenEHR:Action
v @'clinical finding'
‘clinical history'
‘image finding'
“'laboratory finding'
'‘physical examination finding'
‘clinical picture'
diagnosis
prognosis

Figura 12 — Hierarquia OGMS/IAO/CIR — Care information

¥ @'directive information entity'
‘action specification'
»- @'conditional specification'
'data format specification’
¥ @'objective specification’
OpenEHR:Goal
OpenEHR:Recomendation
OpenEHR:Scenario
v @'plan specification’
OpenEHR:Intervention_request
OpenEHR:Investigation_request

Figura 13 - Hierarquia OGMS/IAO/CIR — Directive information entity

Para interpretar a relacdo entre observacgdes e informacédo, é necesséario entender o
gue é uma "Entrada" (no original, “Entry”) no OpenEHR. Uma "Entrada" € definida como
"uma afirmacao clinica logicamente Unica, e que pode ser uma frase narrativa pequena, mas
gue pode também conter um volume significativo de dados. Por exemplo um resultado
microbiol6gico completo, uma nota de exame psiquiatrico, ou uma complexa solicitacdo de
medicac&o." ® (BEALE; HEARD, 2007a, p.29-30). A semelhanca entre uma "Entrada" e a
classe da IAO "Data Item" permite reconhecer que parte das distin¢cdes entre as classes da
CIR reflete a distincdo entre o referente da informacéo. Por exemplo, uma "Observacao" é
uma informacdo sobre qualquer entidade relatada pelo paciente, enquanto uma "Acao"
refere-se exclusivamente a processos executados para o cuidado do paciente. Ao mesmo

tempo, evidencia-se neste fato a fragil distincdo ontoldgica que serve de base para o

% a logically single ‘clinical statement’, and may be a single short narrative phrase, but may also
contain a significant amount of data, e.g. an entire microbiology result, a psychiatric
examination note, a complex medication order
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OpenEHR. Uma pequena narrativa contendo a histéria de um paciente pode conter
referéncias a medicacgdes passadas, cirurgias realizadas e diagndsticos anteriores — é dificil
determinar ontologicamente se a narrativa corresponde a uma entrada ou a 3 entradas

diferentes oriundas de hierarquias diferentes.

A favor dos principios de modelagem do OpenEHR, é possivel argumentar que a CIR
representa adequadamente as convencdes correntes sobre a forma como a documentacao
médica deve ser dividida. Porém, a falta de rigor na modelagem gera ambiguidade. Uma
andlise mais detalhada da classe "Observagdo" sugere que esta classe representa
informagé&o sobre a realidade do paciente. Entretanto, a definicdo torna confuso se a
informacé&o se refere a alguma entidade do lado do paciente (ex. presséo arterial de 120/85
mmHg), ou se se refere ao processo de observacdo ou mensuracdo (ex. mensuracao da
pressdo arterial). Um resultado microbiolégico contém ndo apenas 0s micro-organismos
encontrados na amostra do paciente, mas também os métodos utilizados para esta

investigacdo. Este aspecto tornar-se-a mais claro na préxima secao.

6.2 MAPEAMENTO DOS CONCEITOS CONTIDOS NOS
ARQUETIPOS CLINICOS

Foram selecionados, a partir dos critérios pré-estabelecidos, treze arquétipos para

andlise (Tabela 7).

Nome de arquétipo NUumero de

conceitos

openEHR-EHR-CLUSTER.symptom.v1 29

openEHR-EHR-OBSERVATION.bodily_output-defaecation.vl 5
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openEHR-EHR-OBSERVATION.urine_output.vl 5
openEHR-EHR-CLUSTER . fluid.v1 20
openEHR-EHR-EVALUATION.reason_for_encounter.vl 2
openEHR-EHR-OBSERVATION.global.v1 20
openEHR-EHR-CLUSTER.inspection.vl 12
openEHR-EHR-CLUSTER.palpation.vl 15
openEHR-EHR-CLUSTER.percussion.v1l 5
openEHR-EHR-EVALUATION.substance_use_summary.vl 10
openEHR-EHR-OBSERVATION.substance use.vl 7
openEHR-EHR-ITEM_TREE.medication.v1l 33
openEHR-EHR-EVALUATION.problem-diagnosis.vl 25
TOTAL 188

Tabela 7 — Arquétipos selecionados

Apés a avaliacdo destes 188 conceitos, foram geradas definicdes em OWL. A Tabela

8 mostra exemplos do mapeamento entre conceitos OpenEHR e ontologias realistas.

Conceito do | Definicdo realista (OWL)
arquétipo

Onset description | processual_entity
AND occupies SOME (temporal_interval
AND has_part SOME (temporal_instant
AND inverse hasBeginning SOME symptom))

Period since temporal_interval
bowels last

AND hasBeginning SOME (temporal_instant
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moved AND inverse (haseEnd) SOME BowelMovement
AND hastEnd VALUE (Current_temporal_instant))
Amount (VolumeQuality OR QuantityQuality)

(Substance Use) | AND inheres_in SOME (Substance
AND participantOf SOME (Process
AND partOfOccurrent SOME SubstanceConsumptionProcess

AND occursin SOME temporal_interval))

Tabela 8 — Defini¢c8es l6gicas realistas para conceitos de arquétipos OpenEHR

Os arquétipos sdo organizados como arvore, com conceitos do tipo "cluster" que
agrupam outros conceitos. Por exemplo, "Previous episodes" agrupa 0s conceitos
"Date/time of previous episodes”, "Details", "Comparison". Estes conceitos "cluster" ndo
foram traduzidos para uma formulagéo ontolégica. Estes conceitos foram considerados para
desambiguacdo dos conceitos hierarquicamente inferiores que recebem os valores
introduzidos pelos usuarios. Por exemplo, o conceito "Body Site", agrupado sob "Localized
Palpation”, refere-se especificamente a parte do corpo que esta sendo examinada por uma
palpacéo.

Um extrato da ontologia que representa as entidades do openEHR segundo o
realismo ontolégico pode ser visto nas Figuras 13, 14 e 15. Foi adicionado o sufixo

"Episteme" para as classes criadas especificamente para esta representacao.



142

CbsoleteClass
OpenEHR:Evaluation-Diagnosis = diagnosis
OpenEHR:Symptom-Any_previous_episodes = OpenEHR:Symptom-Associated_symptoms = OpenEHR:Symptom-Symptom = symptom
OpenEHR:Symptom-Associated_symptoms = OpenEHR:Symptom-Any_previous_episodes = OpenEHR:Symptom-Symptom = symptom
OpenEHR: Symptom-Symptom = OpenEHR:Symptom-Any_previous_episodes = OpenEHR:Symptom-Associated_symptoms = symptom
entity
b ' _undefined primitive term'
Y- & continuant
¥-- & dependent_continuant
¥ @ generically_dependent_continuant
v-- @ 'information content entity’
CRID
v Episteme:Logical_operator
OpenEHR:Substance_use_summary-Cessation_attempts
OpenEHR:Evaluation-Frequency_of_reccurrences
OpenEHR:Evaluation-Number_of_occurrences
OpenEHR:Fluid-Change_in_amount
OpenEHR:Fluid-Substance_present
OpenEHR:Symptom-Absent_feature
OpenEHR: Symptom-Nil_significant
OpenEHR: Symptom-Number_of occurrences
- OpenEHR: Symptom-Number_of_previous

'data item’

- CIR:Care_information
OpenEHR:Medication-Brand_substitution_allowed
OpenEHR:Medication-Dosage_per_Kg_body weigth
OpenEHR:Medication-Generic_name
OpenEHR:Medication-Indication
OpenEHR:Medication-Maximum_dose_interval
OpenEHR:Medication-Maximum_dose_unit_frequency
OpenEHR:Medication-Minimum_dose_interval
OpenEHR:Medication-Number_of_authorised_repeat_dispensing

Figura 14 - Extrato da ontologia criada a partir dos conceitos avaliados dos arquétipos
OpenEHR, baseado nas ontologias OGMS e |IAO (parte 1)



Figura 15 - Extrato da ontologia criada a partir dos conceitos avaliados dos arquétipos

specifically_dependent_continuant

quality

V- Episteme:Colour

@ OpenEHR:Fluid-Colour

- & OpenEHR:Inspection-Colour_description
- Episteme:Quantity

- OpenEHR:Medication-Number_of_fraction
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Equivalent classes

Episteme:Temperature
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and (part_of some Patient)

and (participates_in some Episteme:Palpation_process)
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quality
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dependent_continuant

or independent_continuant

or spatial_region
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Members

Disjoint classes

OpenEHR, baseado nas ontologias OGMS e IAO (parte 2)
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or scattered_temporal_region

continuant
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Figura 16 - Extrato da ontologia criada a partir dos conceitos avaliados dos arquétipos
OpenEHR, baseado nas ontologias OGMS e IAO (parte 3)

Apés a transcricdo das expressfes para o Protégé, os conceitos foram classificados
segundo o arcabouco tedrico (secdo 5), que distingue quatro tipos de entidades: O
(ontologia), A (anotagdes), | (informagcdo) e R (raciocinio). Durante o mapeamento,
apresentado na tabela 9, foram identificados ainda dois tipos especiais de entidades
contidas nos arquétipos. A primeira categoria inclui operadores l6gicos e matematicos, cuja
representacdo é feita a partir do uso da graméatica da linguagem de representacao. Nesta
categoria se encaixam 0s operadores de negacdo e quantificacdo, e operadores nao
suportados na légica descritiva, tais como afirmacdes sobre modalidade, definicbes que
requerem acompanhar instancias individuais (aumento da velocidade, em que a velocidade
a cada momento é maior que a anterior e menor que a velocidade que se segue) e
afirmacdes epistémicas (ex. Eu acredito que X). Estas limitagBes estdo fora do escopo da

presente pesquisa, apesar de consistir em um problema relevante que deve ser investigado.
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Nome do arquétipo Entidades | Entidades | Entidades | Entidades | Operadores Conceitos
@] A [ R l6gicos ambiguos

openEHR-EHR-CLUSTER.symptom.v1 9 7 0 5 4 4

openEHR-EHR-OBSERVATION.bodily_output- 3 0 0 0 0 2

defaecation.vl

openEHR-EHR-OBSERVATION.urine_output.vl 3 0 0 2

openEHR-EHR-CLUSTER:.fluid.v1 11 1 1 0 2

openEHR-EHR- 0 0 0 0 2

EVALUATION.reason_for_encounter.vl

openEHR-EHR-OBSERVATION.global.v1 12 4 0 1 0 3

openEHR-EHR-CLUSTER.inspection.vl 8 1 0 0 0 3

openEHR-EHR-CLUSTER.palpation.vl 11 0 0 2 0 2

openEHR-EHR-CLUSTER.percussion.vl 4 0 0 0 0 1

openEHR-EHR- 7 0 0 0 1 2

EVALUATION.substance use summary.vl

openEHR-EHR- 4 1 0 1 0 1

OBSERVATION.substance use.vl

openEHR-EHR-ITEM_TREE.medication.vl 14 10

openEHR-EHR-EVALUATION.problem- 8 0

diagnosis.vl

TOTAL 94 22 11 17 9 35

Porcentagem do total 50% 12% 6% 9% 5% 19%

Tabela 9 — Classificacdo dos conceitos segundo as categorias do arcabouco tedrico
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A segunda categoria refere-se a conceitos ambiguos ou com definicdo parcial que
impossibilita a categorizacdo da entidade. Tais conceitos sédo muito comuns em formularios
e sistemas classificatérios em medicina, e sdo melhor exemplificados pelas expressdes
"outros" ou "detalhes". Estas duas categorias representam 24% dos conceitos avaliados. A

distribuicdo dos conceitos em cada categoria pode ser vista ha Tabela 9.

Dentre o0s conceitos avaliados, um total de 50% foram adequadamente
representados por ontologias realistas, ou seja, possuem um referente direto do lado do

paciente. Sao representados, dentre outros, por:

o Entidades materiais: "Anatomical location" (Symptom archetype), "Substance"
(Substance Use summary archetype)

e Qualidades: "Physique" (Global Examination archetype), "Volume" (Bodily
Defecation archetype)

e Processos: "Onset description" (Symptom archetype), "Mood description”
(Global Examination archetype)

o Regides temporais: "Date commenced" (Substance Use summary archetype),

"Dose duration" (Medication archetype)

Entidades R, ou seja, que se referem ao processo de raciocinio e avaliacdo do
médico ou paciente, representam apenas 9% do total de conceitos. Para estes conceitos,
nao foi possivel reconhecer nenhum referente do lado do paciente. Por exemplo, dois
episodios de dor no peito sdo entidades realistas, mas a comparacao entre os episodios €
um processo mental que ocorre na mente do paciente ou médico. Da mesma forma,
conceitos como indicacdo de uma medicacdo, ou razdo para seu inicio sdo processos

exclusivamente mentais.

Um total de 12% dos conceitos foram classificados como A, ou seja, possuem um
referente indireto na realidade, mas sdo representados como construtos médicos. Esta
categoria representa, portanto, entidades que sdo igualmente processos mentais e reais.
Por exemplo, o conceito "Fatores precipitantes" refere-se a algum processo que inicia e
causa o sintoma. Porém, para que 0 processo seja um fator precipitante, € necessario
atribuir causalidade ou associacao de acordo com o modelo mental do médico. Desta forma,

um mesmo processo pode ser fator precipitante de acordo com um médico, e uma
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associacao espuria de acordo com outro médico, o que justifica a classificagdo como
entidade A.

As entidades | estdo eminentemente concentradas no arquétipo "Medica¢ao", o Unico
gue se refere a um plano. Porém, € importante ressaltar que as mensuracdes objetivas ndo
sdo o principal objetivo desta tese e devem ser investigadas em pesquisas futuras. As
entidades informacionais em prontuarios, como sinais vitais, dados laboratoriais e de
imagem, foram intencionalmente ignorados nesta pesquisa devido a profusdo de padrdes

atualmente disponiveis para sua representacao.

A proporgdo de conceitos com diferentes classificagdes nos arquétipos encontrou
variagdo consideravel, ja que algumas secdes, e portanto alguns arquétipos, sao
consideravelmente mais epistemicamente orientadas que outras. Notavelmente, as secdes
"Historia da Doenca Atual" e "Avaliacdo" tiveram a maior proporcdo de conceitos
epistémicos, classificados como entidades A ou R.

A classificacdo da ontologia pelo Hermit sugere que varios conceitos de arquétipos
distintos referem-se ao mesmo tipo na realidade. O principal exemplo sédo: 8 conceitos que
se referem a parte do corpo/localizacéo corporal; 31 conceitos que se referem a qualidade
com multiplas referéncias a cor, cheiro, volume e massa; 24 conceitos que se referem a

regido temporal.

Ainda como consequéncia desta etapa, foi realizado um estudo sobre qualidades de
processos, visto o grande nimero de entidades que se encaixam nesta categoria. O estudo
foi realizado como um estudo especial durante o estagio sanduiche na Universidade Médica
de Graz e contou com a colaboracédo de autores de diversas universidades. O artigo gerado
ao fim do estudo (ANDRADE et al., 2012b) pode ser encontrado no anexo 10.2.

6.3 IMPLICACOES PARA A PESQUISA

Ontologias formais sdo bons instrumentos para tornar explicitos os
comprometimentos ontolégicos de modelos de representacao. Na presente pesquisa, a
andlise ontolégica dos conceitos representados nos arquétipos do OpenEHR, sob a

perspectiva do realismo ontoldgico, revelou varias possiveis fontes de ambiguidade
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normalmente desapercebidas pelo especialista de dominio. Dentre estas, s&o
particularmente pertinentes no escopo desta tese:

e Separacao entre informacao e realidade

e Separacao entre o objeto e a interpretacao sobre o objeto

Apesar da crescente tendéncia em separar informacéo e realidade na construcéo de
modelos de informacdo, os achados da pesquisa sugerem que esta separacdo ndo é
inteiramente respeitada durante o desenvolvimento dos arquétipos. Trabalhos anteriores
sugerem que esta distincdo é desconsiderada em algumas terminologias (SCHULZ et al.,
2010a) e modelos de informacao (SMITH; CEUSTERS, 2006). A confusédo pode ser vista ja
nas definicbes dos conceitos. Por exemplo, o conceito "Modifying Factor" € definido como

n 64

“informacdo sobre um fator especifico que altera o sintoma" ™. Ja sua subpropriedade

"Factor" é definida como "um evento ou atividade que modifica o sintoma" .

Seis por cento dos conceitos analisados referem-se a entidades informacionais.
Estas entidades sdo esperadas em arquétipos que representam exames laboratoriais e de
imagem, que contém os resultados de mensurag¢des quimicas e das andlises das imagens.
Considerando que estes arquétipos nao foram analisados, a propor¢cédo destas entidades é
acima da esperada. Além disso, 34% dos conceitos sdo classes extremamente genéricas,
sugerindo a auséncia de separacao explicita informacao/realidade durante a construcao. Por
exemplo, o conceito "Clinical Description" permite a entrada de qualquer valor que descreva
o sintoma. Em termos realistas, isto significa que a Unica coisa que se sabe sobre a
entidade € que existe uma relagdo de intensionalidade, ou seja, que a entrada € a respeito
do sintoma ("is about"). Tal constatacdo fica evidente durante a criacdo das definicbes
l6gicas dos conceitos, conforme pode ser visto no uso da relagdo "is about" no quadro 11,

relativo ao arquétipo Sintoma.

® Information about a specific factor that changes the symptom

% An event or activity that modifies the symptom
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_ Definicdo em linguagem L
Conceito Defini¢do logica
natural

o o Description of the ‘data item' AND ‘is about'
Clinical Description
symptom value Symptom001

_ ) ‘data item' AND ‘is about'
) ) ) Details of previous
Previous Episodes / Previous _ SOME (Symptom AND
_ _ symptoms and comparison
Episode / Details precedes VALUE

to this episode
Symptom001)

Quadro 11 - Relacéo entre conceitos classificados como ambiguos e definicdes em linguagem

natural e l6gica

Percebeu-se também auséncia de separacdo clara entre entidades reais e a
interpretacdo do médico sobre estas entidades. Apesar de avancgos significativos da
Medicina Baseada em Evidéncias, a pratica médica é fortemente baseada na avaliagédo de
sinais e sintomas, descritos em sete -caracteristicas (BICKLEY; SZILAGYI, 2009):
Localizagéo; Qualidade; Quantidade ou gravidade; Temporalidade; Contexto em que ocorre;
Fatores exacerbantes ou aliviantes; Manifestacdes associadas. Informagdo contextual
depende de condi¢des que o médico considera relevante para confirmacao ou exclusdo de
hipoteses diagnosticas. Causalidade é, portanto, de grande relevancia para o discurso
médico. Relacdes de causalidade e justificativa foram particularmente frequentes nos
conceitos classificados como entidades A. E possivel representar ontologicamente o
processo que precede um sintoma, ndo o fato que acredita-se que este processo causa o
sintoma. Comparagfes também demonstram dificuldade na separacdo da entidade e sua
interpretacdo. Comparacoes sdo entidades puramente mentais, pois ndo adicionam nenhum
ingrediente extra de existéncia as entidades comparadas (SMITH et al., 2012). Por exemplo,
saber que a dor no peito dura menos que a sensacao de falta de ar ndo altera a duracéo

destes dois processos.

Retornando a hipétese 1 da metodologia (sec¢do 4.3.4), é possivel perceber que
existem limites para a representacdo exclusivamente realista do prontdario médico,

demonstrado pelo nimero de conceitos classificados como entidade O.
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A influéncia da linguagem natural nos modelos de informagcéo gera, em parte, a
dificuldade na representacdo ontolégica dos conceitos. Como resultado, alguns pares
conceito-valor dos arquétipos ndo podem ser representados como entidades, mas como
operadores logicos. Dos nove conceitos ldgicos, foram encontrados cinco que refletem a
cardinalidade de alguma entidade e trés que refletem a existéncia ou inexisténcia da
entidade — que poderia ser traduzido como o operador verdadeiro/falso, ou pela relacédo
lacks (CEUSTERS et al., 2007). O ultimo conceito, change in amount, reflete a diferenca
entre duas quantidades. E importante notar que cardinalidade e negacdo sdo operadores
suportados pela linguagem OWL2 e OWL-DL e, portanto, é possivel representar o conceito

através de regras.

A auséncia de relagbes de causalidade, justificativa (descricdo do raciocinio) e
comparacéao foram também limitacdes significativas na representacdo da informagéo médica
por ontologias realistas. E indiscutivel que o estado ontoldgico destas relacdes é
controverso (SCHAFFER, 2007; SMITH et al., 2012), e um dos objetivos das ontologias
realistas é fornecer raciocinio l6gico robusto e coerente, o que ndo € garantido para
entidades de natureza indefinida ou epistémica. Ao mesmo tempo, o0 uso das relagbes em
textos médicos é regular quando representam relagdes entre instancias particulares.
Afirmacdes de classe do tipo "todo X é causado por algum Y" e "todo Y causa algum X" ndo
foram encontradas nos prontuarios analisados, e provavelmente sdao incomuns em
prontuarios médicos. Tais afirmagBes ndo seriam, portanto, utilizadas em inferéncia logica

mas essencialmente para registrar fatos individuais.

Tal limitacdo para representacdo da informacdo epistemoldgica ja havia sido
reconhecida anteriormente (BODENREIDER et al.,, 2004), o que justifica a existéncia de
classes informacionais na OGMS, como diagndstico e prognostico. Propde-se, aqui,
estratégia semelhante para representacdo dos conceitos epistemologicos encontrados nos
arquétipos. Desta forma, torna-se possivel a representacdo de todas as entidades do
prontuério. Porém, a definicdo légica de artefatos de informacgéo é necessariamente indireta
(SCHULZ; KARLSSON, 2011). Por exemplo, o conceito "Symptom Severity" (gravidade do
sintoma) pode ser representado como um tipo de "OGMS:Clinical Finding" (achado clinico),
gue por sua vez é uma entidade informacional. Esta representacdo traz consequéncias para
a realizacdo de inferéncias: a representacdo de uma classe de sintomas graves significa
considerar todas os sintomas que, quando avaliados por um ser humano e representados

como informacéo, esta informacéo é do tipo "Symptom Severity - Severe"
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Considerando a hipétese 2 da se¢do 6, os achados demonstram que a andlise
ontoldgica dos conceitos reduz significativamente a ambiguidade.

As relacBes entre as entidades registradas no modelo de informacdo sé&o
esclarecidas durante a formulacdo de defini¢cdes I6gicas. Por exemplo, a localizacdo de um
sintoma relaciona um processo (sintoma) e a entidade material onde o processo ocorre,
enquanto a localizacdo de um paciente relaciona um paciente (entidade material) e a sala
(regido espacial) onde o paciente esta localizado. A polissemia da palavra "localizacao"

torna-se, assim, explicita.

A transcricdo da ontologia no Protégé evidenciou diversas semelhancas entre
conceitos de diferentes arquétipos, particularmente ap0s a classificacdo automatica pelo
Hermit. O principal exemplo foi a categorizacdo comum dos diversos conceitos relativos a
partes corporais, como "Palpation/Body site localized palpation”, "Symptom/Location in
body" e "Medication/Site of administration". O poder inferencial pode ser usado para trés fins

principais:

1. Restringir as hierarquias que podem ser usadas como valor para 0s conceitos.
Ex. Um processo ndo pode ser uma localizacao

2. Alinhar diferentes modelos de informacdo e arquétipos. Ex. O conceito
"Object" do arquétipo "Temperature” e o conceito "Body site" do arquétipo
"Palpation”, quando referenciando a temperatura do corpo.

3. Adquirir informagd@o preliminar sobre uma classe de uma terminologia
desconhecida. Ex. Qualquer valor apds o conceito "Color description" é do
tipo "Cor" (Qualidade).

Estas conclusdes, apesar de eminentemente qualitativas, reforcam as caracteristicas
das ontologias realistas. Enquanto existem restricbes para a criagdo de classes definidas
exclusivamente pelo homem e inexistentes na realidade, a representacdo é robusta e

independe da terminologia e conceitualizagcéo utilizada.

Os conceitos utilizados no OpenEHR exemplificam a consequéncia da utilizacdo sem
rigor da linguagem natural na criagdo de artefatos de organizacdo da informacdo. Até

mesmo as definicbes dos conceitos demonstram esta falta de rigor. Por exemplo, o conceito
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"Form" do arquétipo "Medication" é definido como "a forma da medicacdo" °°. A definicdo é
circular, uma vez que nao esclarece o que é forma. Além disso, depende do contexto para
interpretacdo. “Forma” refere-se, usualmente, a configuracdo espacial ou aparéncia visual
de um objeto. Neste caso, forma refere-se a formulacdo farmacéutica que traz, dentre seus
componentes, a substéncia referida — ex. comprimido, solucao, suspensdo. O mesmo termo
("Form") reaparece no arquétipo "Substance Use", sendo definido como "identifica a forma

ll67

de uma substancia™’, o que torna uma definicdo precisa impossivel.

Por outro lado, algumas definigdes logicas se mostraram arbitrarias. Um Unico evento
médico possui varios componentes mas a distingdo entre eles é desconsiderada na
linguagem natural. Por exemplo, melena pode ser compreendido como a presenca de
células sanguineas nas fezes (uma entidade continuante) ou como um processo de
sangramento no intestino (uma entidade ocorrente). Argumento similar pode ser feito a
respeito de terminologias médicas, como a descricdo do cancer (continuante) e da historia
de cancer (ocorrente).

Justifica-se, assim, o grande numero de conceitos classificados como ambiguos.
Para estes casos, deve-se investigar futuramente se o uso de ontologia como ferramenta de

modelagem permitiria maior clareza durante a construgcéo dos arquétipos.

De forma similar, a falta de rigor na criacdo dos conceitos leva a existéncia de
conceitos de nomes diferentes que se referem ao mesmo tipo de entidade na realidade,
como Smell e Odour do arquétipo Global examination e as diversas referéncias a regides
corporais. E importante notar que estes exemplos foram encontrados apesar do pequeno
namero de arquétipos analisados e do critério de sele¢do destes arquétipos. Segundo o
critério, foram selecionados arquétipos que representam partes independentes do prontuério
médico. Em uma situacdo real, serdo encontrados arquétipos com diferentes graus de
sobreposi¢cdo (ex. Um arquétipo para descricdo de sintomas cardiovasculares e outro para
descricdo de sintomas pulmonares). Neste caso, espera-se um numero ainda maior de

conceitos semelhantes.

® The form of the medication

®" |dentify the form of the substance
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7 REPRESENTACAO ONTOLOGICA DA INFORMACAO MEDICA

Como resultado dos passos descritos na secdo 4.3.3, os fragmentos sentenciais
foram representados de acordo com 0s conceitos respectivos dos arquétipos, em seguida
foram representados diretamente na ontologia na forma de instancias. Finalmente,

relacionamentos restantes foram criados na ontologia. A Tabela 10 apresenta alguns

exemplos do processo.

Fragmentos cEmueiie
9 . do Definicdo em OWL Valor Instancia OWL
sentenciais e
arquétipo
PatientlEdemaQuality Type
Clinical Thin Edema Thing
Description 9 +++/4+ Patientl1EdemaQuality Type
EdemaQuality
, PatientlTenderness Type
Findings/ P rocessProﬂIg AND - ProcessProfile
isProcessProfileOf Superficial :
Tenderness/ PatientlTenderness
c SOME tenderness | . ;
ategory PalpationExamination isProcessProfileOf
Edema P Patient1PhysicalExamination
+++/4+, leve . (MaterialEntity) AND PatientlLeftLeg Type
Findings/ (partOf SOME Patient) X .
calor, dor a MaterialEntity
~ Tenderness/ | AND Left leg PatientLLeftl. of
palpaga}o de Body site (participantOf SOME P:::gztl eftLeg part
panturrilha, PalpationExamination)
TemperatureQuality
AND
(inheresin SOME PatientlWarmth Type
Findings / (MaterialEntity) AND warm TemperatureQuality
Temperature | (partOf SOME PatientlWarmth inheresin
Patient)AND PatientlLeftLeg
participantOf SOME
PalpationExamination)

Tabela 10 — exemplo do processo de tradugédo dos prontuarios em instancias OWL a partir dos

pares conceito-valor dos arquétipos

A maior parte das instancias oriundas dos fragmentos sentenciais foi representada

por ontologias clinicas (317 em 366, ou 86%). Dentre as instancias ndo representadas, 51%
expressam incerteza (diagnoéstico ndo confirmado), 26% sao avaliagbes subjetivas e 22%

séo representacdes causais ou justificativa do raciocinio médico.

O resultado obtido nas instanciacdo dos fragmentos revelou propriedades
importantes do método, assim com as varias dificuldades em sua implementagcédo. Para

contemplar as nuances do processo, as dificuldades enfrentadas e as decisfes tomadas, a
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discussdo estd organizada em forma de questdes, seguida pela exploracdo de
possibilidades alternativas de solugéo.

7.1 DISCUSSAO E QUESTOES

No restante desta secdo, sdo apresentados os diversos casos e questdes
encontrados durante o processo de representacdo ontoldgica do prontdario médico,
seguidos da decisdo tomada durante a pesquisa. Algumas questbes séo interdependentes
mas, para fins didaticos, sao apresentadas separadamente.

7.1.1 Questao 1 - Como lidar com afirmativas que excedem as
capacidades da l6gica descritiva sob a 6tica realista?

Como explorado nas sec¢fes anteriores, a logica descritiva possui varias vantagens
para a representacdo e definicdo de conceitos. Seguindo a metodologia realista, ontologias
representadas em légica descritiva sdo robustas e a inferéncia é, do ponto de vista ldgico,
completa e decidivel. Porém, durante a representacao dos fragmentos na ontologia,

limitacdes inerentes a linguagem foram encontradas.

Dentre os fragmentos, misturam-se expressdes de modalidade, probabilidade,
negacado e operagbes matematicas. Expressbes de modalidade sdo modificadores de
afirmacdes que expressam as condicdes nas quais a afirmagdo € verdadeira, como
expressdes de possibilidade e necessidade. Expressdes de necessidade ndo oferecem
obstaculo significativo para representacdo ontolégica — quando inferidas pelo contexto do
fragmento, podem ser representadas com axiomas em logica descritiva. Ex. E necessario

gue o paciente seja um ser humano.

Diferentemente, expressbes de possibilidade n&o podem ser diretamente
representadas de forma fidedigna ao registro. Por exemplo, a expressao "ITU?" deve ser
interpretada como "é possivel que o paciente X tenha a doenca infeccéo do trato urindrio em
atividade". Se representarmos esta afirmacdo com um axioma, corremos 0 risco de uma

afirmacdo contraria no futuro, caso o diagndstico seja excluido, o que cria uma
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inconsisténcia no banco. De fato, esta questdo € eminentemente epistémica: o médico
raciocina considerando que o paciente possui a doenca e pedird testes para excluir esta

possibilidade.

Outra limitacdo encontrada na representacdo das instdncias € a dificuldade na
expressao de operacbes matematicas. A interpretacdo de diversos exames diagnosticos é
baseado na comparacdo de resultados do paciente com padrdes populacionais. Estas
comparacfes sao refletidas nos prontudrios, com expressées como "anlria ha mais de 24

horas", "queda de potéassio (3,4)" e "usar medicamento de 15 em 15 dias".

Foram exploradas algumas solucbes para estas limitacfes. A primeira opgao
explorada foi 0 uso de I6gicas mais expressivas, como a légica modal e a l6gica epistémica.
Apesar do aumento de expressividade, estas opc¢des foram descartadas por serem

indecidiveis e requererem tempo excessivo para processamento.

A segunda opcao estudada € a representacdo de hipbéteses e operacdes como
artefatos de informacdo da IAO, ou seja, a hipétese de infec¢do do trato urinario € um
registro sobre a condicdo do paciente — sobre esta condigdo, porém, nada é afirmado. Uma
vez que esta opgdo segue 0s preceitos do realismo ontologico, as inferéncias obtidas sé&o
corretas. Porém, esta saida claramente é um subterflgio que ndo representa
completamente a expressédo. No exemplo mencionado, a busca por pacientes com infecc¢ao
do trato urinario ndo retorna o paciente em questéo, pois nenhuma patologia foi instanciada,
apenas a hipotese diagndstica. Portanto, existem casos em que essa representacdo ndo

responde aos objetivos pragmaticos da busca.

Uma adaptacdo da representacdo de artefatos de informacdo é a criacdo de um
axioma com a propriedade "is_about" e o quantificador de légica descritiva ONLY. Neste
caso, a entidade "hipétese de infecgdo do trato urinério" é adicionada a relagdo "is_about
ONLY InfeccdoDoTratoUrinario". Esta adaptacdo garante que inferéncias incorretas néo
serdo realizadas. O axioma afirma que a hipotese, caso diga respeito a alguma instancia, diz
respeito a uma instancia do grupo infec¢cdo do trato urinéario. Desta forma, ndo ha a
exigéncia que esta instancia exista e afirmacgdes contrarias ndo causam inconsisténcia no
banco. Apesar disto, buscas por pacientes com a doenca ndo recuperam estes casos, € a
busca deve ser alterada para encontrar hipéteses que digam respeito (“is_about") apenas

("ONLY") a infeccdo do trato urinario. Esta foi a opc¢do escolhida no presente trabalho.
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Porém, as tentativas de recuperacdo dos dados representados demonstraram que esta
representacdo exige que o pesquisador saiba exatamente o que esta buscando.

Outra questdo que se mostrou ndo trivial foi a representacdo e recuperacdo de
afirmacBes negativas, considerando o Open World Assumption. As questfes que visaram
recuperar assercdes negativas — ex. Diagnosticos alternativos, ou diagnésticos que ndo séo
de um tipo especifico, no caso, Trombose Venosa Profunda — ndo recuperaram as
instancias corretas. Para inferir que o diagnostico 001 de Fratura da Perna ndo é um
diagnostico de Trombose Venosa Profunda, € necessario um axioma de disjungéo de classe

ou instancia:

Diagnostico Equivalent_To Diagnéstico_de Fratura OR

Diagnostico_de_Trombose_Venosa_Profunda
Ou:

Diagnéstico001 Type NOT(Diagnéstico_de_Trombose_Venosa_Profunda)

E importante apontar que, ao fim da tese, uma terceira op¢ao foi avaliada: o controle
externo da interpretacdo. Apesar de todas as vantagens da representacdo logica e,
particularmente, da légica descritiva, a linguagem nao é adequada para a representacdo de
regras (como as operacbes matematicas). Estas regras sdo mais bem tratadas por
linguagens procedurais, como a maioria das linguagens atuais de desenvolvimento de
software. Certas linguagens desenvolvidas para a internet, como o SWRL (HORROCKS et
al., 2004) e o SPIN (KNUBLAUCH et al., 2011) também sdo capazes representar as regras,

contando com ferramentas robustas e velozes capazes de realizar o0 processamento.

A dificuldade na representacéo e busca de registros com afirmacgdes de possibilidade
também sugeriu que controles externos permitem mais maleabilidade ao modelo, ainda que
adicionem dificuldades de interoperabilidade ao ignorar as definicdes logicas estritas. Por
exemplo, ao marcar todas os axiomas que representam hipéteses, € possivel filtrar estes
axiomas se a robusteza da inferéncia € necessaria, ou permitir caso exista necessidade de
uma busca mais abrangente no banco de dados. Voltando ao caso em questdo, o axioma
"CondicdoDoPacienteX Type InfeccaoDoTratoUrinario" pode ser considerado para inferéncia,

ou retirado da base de conhecimento. O mesmo vale para afirmagcfes negativas. Neste
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caso, por exemplo, € simples recuperar todas as instancias e criar regras especificas para

filtrar as instancias desejadas.

7.1.2 Questao 2 — As afirmativas devem ser representadas como classe
ou como instancia?

A obtencdo de inferéncias é um dos principais objetivos da representacdo do
conhecimento médico através de ontologias, particularmente quando representadas em
linguagens logicas. E desejavel, por exemplo, que um registro de "Dor Toracica" seja
igualado a um registro de "Dor localizado_em Toérax". Um dos principais problemas
encontrados é a complexidade do dominio médico, que faz com que esta tarefa seja
impraticavel devido ao nimero de classes e relacionamentos (BODENREIDER et al., 2007;
SCHULZ et al., 2008; SCHULZ et al., 2011). Esta responsabilidade € normalmente atribuida
a terminologias externas, particularmente aquelas representadas logicamente, como o
SNOMED CT. Desta forma, as terminologias forneceriam as classes e suas definicdes
l6gicas (relacionamento entre as varias classes) que seriam instanciadas na representacao

do prontuéario.

Porém, a pesquisa mostrou que a separagao entre classe e instancia néo é trivial. Ao
transformar as afirmativas em pares conceito-valor dos arquétipos em instancias OWL,
percebeu-se auséncia de distingdo entre instancias e classes. De forma geral, a relagédo
entre terminologias e modelos de informacéo é, de fato, uma ligagdo entre classes reais e
classes informacionais, respectivamente. Em outras palavras, quando o paciente relata
dispnéia, existe uma informacao registrada do tipo Informacédo sobre Sintoma que se refere
a algum elemento da classe Dispnéia. Os conceitos remanescentes, porém, podem se
referir ao episddio especifico (ex. Momento de intensidade maxima), ao conjunto de
ocorréncias individuais (ex. Numero de ocorréncias) ou ao padréo ou tipo do sintoma tipico
(ex. Fatores precipitantes). Na pratica, isto significa que ndo é possivel saber a priori se

cada afirmativa deve ser representada por:

e uma instancia: Paciente001 contains_process Sintoma001
e uma regra: Paciente001 Type contains_process EXACTLY 4 Symptom

e uma restricdo de classe: Sintoma001 Type preceded_by SOME Exercicio
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Uma vez que nessa pesquisa toda representacdo ontoldégica foi realizada
manualmente, duas solu¢cbes foram adotadas para representar fidedignamente os

fragmentos sentenciais dos prontuarios:

1. Resolucdo ad hoc das ambiguidades utilizando o conhecimento de dominio
do autor da tese;

2. Representacdo das entidades como um tipo de restricdo dos artefatos
informacionais: ao definir que o registro deve ser sobre um tipo especifico de
entidade, é possivel inferir o significado real da afirmativa sem criar novas
instancias. Por exemplo, uma prescrigdo neste formato é representada como:

‘is about' some (plan and
(is_realized_by only (medication_administration and
(has_participant some (‘Processed Material' and
(has_part some (paracetamol and
(bearer_of some (mass and
( denotedBy some ('mass measurement datum' and
(has_part value miligram) and (‘has measurement value' value 500)))))))))
and
(has_participant value patient001))))

Estas solucdes possuem impacto direto na forma de representacéo e recuperacao da
informac&o. Por um lado, a resolugcdo ad hoc deve ser feita no momento de registro da
informacéo e, portanto, a modelagem dos registros eletrdbnicos em saude deve considerar
que ndo ha uma unica forma de representar pares conceito-valor. Em outras palavras, a
modelagem dos prontuarios eletrénicos deve permitir as diferentes relagbes entre conceitos

e valores, como relagfes de instanciagdo, regra ou restricao.

Como impacto na busca, deve-se notar que ao representara informagé&o como
artefato de informacgéo (versus a instanciagdo direta da entidade), a busca deve procurar
especificamente por artefatos de informacdo. Por exemplo, uma dor toracica pode ser

representada por, pelo menos, quatro instancias distintas:

DorToréacical TYPE DorToréacica
DorToréacica2 TYPE InformationArtifact AND isAbout SOME DorTorécica
DorToréacica3 TYPE InformationArtifact AND isAbout ONLY DorToracica

DorToréacica4 TYPE InformationArtifact; DorToracica4 isAbout DorToréacical

P w N PR

A representagdo da informagdo como nova camada de referéncia impacta nas

inferéncias, como demonstrado na Tabela 11.
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~ . . . Instancias

Expressdes em légica descritiva
recuperadas?

DorToracica 1
Dor AND locatedin SOME Torax 1
InformationArtifact AND isAbout SOME DorToréacica 2,4
InformationArtifact AND isAbout SOME (Dor AND locatedin SOME 5 4
Torax) ,
InformationArtifact AND isAbout ONLY DorToracica 3
InformationArtifact AND isAbout ONLY (Dor AND locatedin SOME 3
Torax)

Tabela 11 - Relacdo entre a forma de representacdo das afirmativas (instancias) e as

expressfes que recuperam estas instancias

7.1.3 Questédo 3: Como representar relacdes temporais?

Como apresentado na secdo 3.1.4, logica descritiva restringe a representacdo de
relagbes com aridade maior que 2 (relacdes ternarias, quaternérias, etc.). Por exemplo, ndo
€ possivel descrever aceleracdo da frequéncia cardiaca através de entidades temporais e
processos, ja que aceleragcdo é uma comparacdo entre duas relacbes (batimentos por
minuto) sequenciais no tempo. Porém, para a representacéo das informacgdes do paciente, a
guestao mais importante refere-se a representagcédo temporal das instancias representadas,
ou seja, a relacao entre a dor toracica e o exercicio moderado que a precede e a causa. No
relato médico, todas as afirmacfes sdo indexadas pela data do evento médico,

complementadas por afirmac6es no texto do prontuario (quadro 12).

Paciente: José da Silva Data:01/01/2011

Na ultima semana, o paciente relata dor no peito precedido por exercicio moderado.

Quadro 12 - Indexacao da afirmagéo no tempo
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Ao aderir aos principios rigorosos e béasicos da abordagem BFO, € necessério
representar relacbes complexas e fundamentais, muitas vezes estranhas a primeira vista.
Por exemplo, a relacdo entre um processo e 0 momento de sua ocorréncia requer a
distincdo entre os espacos temporais ocupados pelo processo, a instanciacdo do instante
gue precede todos os outros deste espaco e a informacéo que descreve este espaco. Entdo
a chegada de um paciente (processo) ocupa um espaco temporal, cujo primeiro instante é
denotado pelo numero "11h30 do dia 27/01/2013, horario de Brasilia". Ao distinguir
diferentes tipos de dados como diferentes tipos de resultados de mensuracéo, torna-se dificil
fazer a conexédo direta entre o valor e seu lugar na ontologia. Ainda com o exemplo de

afirmacgdes temporais, a duragdo de um sintoma é definida como:
SymptomDuration EquivalentTo temporal_interval and (isDurationOf some symptom)

Porém, ao invés de receber a classe Duragdo_Um_Més, que seria uma subclasse de
Duracao_do_Sintoma, o valor encontrado é um dado pré-codificado segundo algum padréo
internacional que é equivalente a 1 més. A representacao ontolégica perde a capacidade de
operacbes matematicas simples, ndo apoiadas por classificadores OWL. Enquanto OWL
possui definicbes embutidas para lidar com tais valores (propriedade de dados), ontologias
descendentes da BFO precisam conectar a classe ao seu resultado, o que leva ao seguinte

padrédo de conversao:

‘time measurement datum’ SubclassOf 'has measurement value' min 1 Literal AND 'has

measurement unit label' min 1 Thing

SymptomDurationMeasurement EquivalentTo 'time measurement datum' AND ‘is about’

SOME SymptomDuration

Symptom
Symptom: Dyspnea
Duration: 1 month

SymptomX Type Dyspnea

SymptomX Type hasDuration ONLY (temporal_interval AND inverse (‘is about’) ONLY
(SymptomDurationMeasurement AND ‘has measurement value’ value 1 AND ‘has

measurement unit label’ value month))
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A avaliacdo do caso de uso Trombose Venosa Profunda reforgcou algumas vantagens
e limitacdes para a representacdo ontoldgica da informagdo médica. As questdes que ndo
exigiram relacionamentos temporais complexos entre sintomas ou solicitacbes de exames
foram recuperadas adequadamente, sugerindo o potencial do uso de ontologias para
melhoria do registro de entidades clinicas complexas, em situacfes nas quais a simples

anotacao por terminologias € insuficiente.

Tempo é um aspecto essencial na avaliacdo do cuidado clinico — ndo apenas é
necessario saber o que aconteceu, mas quando aconteceu e como 0 evento se desenrolou.
Este problema pode ser desdobrado em duas partes. A primeira € uma questdao de
modelagem. Existe algum caso de uso em que a separagdo entre um instante e sua
mensuracdo € relevante? Em outras palavras, faz sentido diferenciar as expressoes
instante001 e 2005-10-30T10:45UTC? A segunda parte € uma questao tecnolégica. Optou-
se neste pequeno ensaio em utilizar as tecnologias homologadas e recomendadas pela
W3C para representacdo dos dados. Neste caso, seria necessario recorrer a regras
definindo precedéncia (IF time(x) < time (y) THEN x precedes y) em linguagens de regras,
como SWRL, ou delegar o inferéncia temporal ao software que usa a ontologia. Porém, as
instancias podem ser representadas de varias formas alternativas, como bancos de dados
relacionais, utilizando a ontologia como esquema do banco de dados. Tal distingdo seria,

entdo, simplesmente desconsiderada sem prejuizos relevantes para o sistema.

Durante o processo de modelagem e busca dos fragmentos, a indexac¢do por tempo
mostrou-se um desafio para modelagem. Poucos fragmentos foram explicitamente
indexados e, quando havia mengéo explicita temporal, a afirmativa era vaga ou inespecifica
("por volta de 1 més", "histéria de cirurgia"). Esta dificuldade é evidenciada na analise do
caso da Trombose Venosa Profunda. Das 5 (cinco) respostas incorretas, 4 (quatro) foram
relacionadas a falta de marcadores temporais. Na pratica, 0 médico compreende a questao
temporal utilizando opera¢gfes mateméticas com as datas e assumindo que a data do
registro (data do evento médico) pode ser considerada como referéncia para todos os

acontecimentos ndo indexados.

Trés solucdes surgiram durante a realizacéo da tese. A primeira € o uso de reificacéo
de relac@es ternarias, dentre eles os processos temporais (GREWE, 2010). Considerando o
exemplo do paciente Jodo, que tinha a perna quebrada no dia 01/05/2013 ("PernaQuebrada

locatedIn Jodo at tempo01/05/2013"), a expressao em l6gica descritiva é transformada em:
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Jodo participantln FraturaDaPernaDoJodo(Processo)
PernaQuebrada participantin FraturaDaPernaDoJodo(Processo)

Em seguida, bastam axiomas que afirmam que o espaco temporal ocupado pela
fratura(processo) contém o intervalo de 01/05/2013. Esta solugcdo resolve a questdo da
representacao ternaria, mas sugere a criacdo de mdultiplos processos que eventualmente
levariam ao descontrole da ontologia. Afinal, 0 médico pode se referir ao tumor ou ao
processo de formagéo do tumor, assim como € possivel referir uma pessoa ou a vida desta
pessoa. Além disso, a principal dificuldade seria 0 uso das operacdes temporais, como

ordenar os eventos que se sucedem ou que possuem intersegéo.

Outra possibilidade é a utillizacdo de uma ontologia de relagfes temporais como o
OWL-Time. Os critérios para inferéncia temporal em l6gica de primeira ordem sdo bem
descritos pelas relagbes temporais de Allen (ALLEN; HAYES, 1990). O uso destas relacbes
€, no entanto, impossivel neste caso visto que seria necessario determinar a interrelacédo
temporal entre os processos descritos no prontuario (o esforco precede a dispnéia, que
precede a chegada do paciente ao hospital, que precede a solicitacdo do exame), o que nao
é factivel. Esta solucéo requer ordenacao precisa dos eventos através de axiomas 0s que

relacionem temporalmente.

O insucesso obtido na representacdo temporal dos fragmentos dos prontuarios
sugere que aqui também o controle externo é uma opcao plausivel, pelo menos para a
recuperacao de instancias. No outro extremo de complexidade de representacdo temporal,
0os sistemas que implementam modelos de informagdo como o openEHR indexam
temporalmente cada instdncia com o momento de sua criagdo. Adicionalmente, permitem
que o autor adicione propriedades que definem precisamente 0 momento em que a
condicdo € verdadeira. Por exemplo, a fratura do paciente Jodo € representada

(simplificadamente) como:
Documento 1 — Data: 02/05/2013

e Paciente Joao
e Diagndstico: Fratura da perna

o Quando: Ontem
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Sugere-se aqui adotar futuramente uma abordagem intermediaria que permita a
indexagdo temporal de ocorrentes a partir do inicio até seu fim, e a indexagdo de
continuantes do inicio de sua existéncia até o fim da existéncia. A reificacdo de relacbes
entre continuantes e qualidades garante que toda expressao pode ser desta forma indexada.
Por exemplo, substituir a expressao "A pele ficou vermelha durante 1 hora" por "a relacéo

entre a pele e a cor vermelha teve inicio as 14h00 e fim as 15h00.

7.1.4 Questao 4. Como representar entidades que podem ser descritas,
pelo médico, de varias formas iguais para o raciocinio, mas
diferentes ontologicamente

Existem varios exemplos de entidades que podem ser descritas como processo,
como continuante e como uma observagéo. Esta questdo, mencionada durante a discusséo
de relacdes temporais, foi um achado frequente durante a representagdo dos fragmentos.
Por exemplo, eu posso descrever um tumor, o processo de formacdo do tumor, uma
radiografia evidenciando um tumor ou uma anamnese descrevendo o adoecimento do
paciente por um tumor. N&o se trata, portanto, de sinonimia, mas de aspectos
ontologicamente diferentes de um mesmo estado de coisas. Nos fragmentos, esta questao

foi representada por:

"Paciente iniciou quadro de andria (...) apO6s medicamentos, voltou a urinar"

(disposicéo / processo)
"Presenca de dois picos febris -38,7° e 39,6°" (processo / informacéo)
"Episédio de fezes escurecidas" (processo / continuante)

"Hepatomegalia®® — figado palpavel a 4 cm do rebordo costal direito” ( continuante /

processo)

Esta situacdo, apesar de frequente, normalmente é controlada com o uso de uma

terminologia médica, como o CID-10, SNOMED CT, dentre outras. Faz parte do processo de

% Hepatomegalia: Figado aumentado acima do tamanho esperado
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modelagem do sistema padronizar os termos utilizados e, certamente, esta questao surgiu

devido a liberdade proporcionada pelo registro em linguagem natural.

Além da padronizacdo, existem outras possibilidades para contornar o problema
como o registro de multiplas entidades registrar todas as entidades de um estado de coisas,
sejam processos, coisas ou itens de informacao. Desta forma, as inferéncias e a busca por
instAncias sdo garantidas, mantendo-se a robustez, ja que todas as afirmacdes sao

verdadeiras.

Para o caso de terminologias em que a padronizagdo absoluta mostra-se de dificil
implementacéo, sugere-se o0 uso da abordagem por situagées (SCHULZ; KARLSSON, 2011).
Uma avaliacdo mais abrangente sobre o assunto foi desenvolvida pelos autores desta tese e

colaboradores (trabalho sob avaliagéo editorial) e sera disponibilizado futuramente.

7.1.5 Questao 5: Como representar atributos (qualidades) de processos

Outra questdo abordada na tese € a representacdo de atributos de processos.
Atributos de processo sédo entidades que descrevem modificadores para determinados
processos, como por exemplo, afirmar que a gravidez (processo) é de alto risco, ou que o
batimento cardiaco (processo) é acelerado. Este assunto gerou um artigo (ANDRADE et al.,

2012b), adicionado no anexo 2, que discute amplamento o assunto.

7.1.6 Questédo 6: Como representar ontologicamente entidades mentais?

Durante o desenvolvimento da pesquisa, foram encontrados termos utilizados no
prontuario médico que ndo possuem representacdo clara na abordagem realista, ou seja,
ndo podem ser definidos como continuante ou ocorrente (ANDRADE; ALMEIDA, 2011b).
Durante a representacao dos fragmentos dos prontuérios médicos, estas entidades mentais
e de raciocinio (entidades A e R, segundo a tipologia da secdo 5) foram novamente

percebidas. Os tipos recorrentes encontrados sao:
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Ato linguistico: ordens e recomendacfes, como prescricdes médicas. Ex."Tomar 1

comprimido pela manha".

Causalidade: comum tanto na descrigdo ontoldgica das classes (se¢do 6.2) quanto
na descricdo de caso do paciente. Ex. "Paciente relata dor no peito causada por exercicio

moderado".

Julgamento: o prontuario médico tem, como um de seus fins, o objetivo de
comunicagdo entre os medicos do paciente. Portanto, foram encontrados termos que
agregam e resumem uma avaliagdo heuristica do médico, ainda que n&o tenham uma
correlagdo direta com alguma entidade especifica da realidade. Por exemplo, no fragmento
"Paciente hemodinamicamente instavel, apresentando alto risco para cirurgia”, a primeira
afirmacdo tem um referente na realidade mas a segunda afirmacdo representa uma
interpretacdo do médico sobre o paciente. Frequentemente, estes termos possuem uma
definicdo consensual na literatura médica, apoiando-se em scores ou critérios definidos por

experts. Um exemplo pode ser visto no score de Borg para avaliagdo de dispnéia (falta de

ar):

SCALE SEVERITY

0 No Breathlessness* At All

0.5 Very Very Slight (Just Noticeable)
1 Very Slight

2 Slight Breathlessness

3 Moderate

4 Some What Severe

5 Severe Breathlessness

6

7 Very Severe Breathlessness

8

9 Very Very Severe (Almost Maximum)
10 Maximum

Tabela 12 — Escala de Borg para avaliacdo de dispnéia (falta de ar) pelo paciente

Relacdo entre sinal e significante: conforme j& identificado na secédo 5, a pratica
médica se apoia na semiologia, ou seja, no estudo de sinais e sintomas para identificar um

problema de saude subjacente. Enquanto equivalentes para os médicos, ndo existe relacédo
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direta, na realidade, entre sinal e significante. Por exemplo, o fragmento "figado palpavel a 3
cm do rebordo costal direito" pode ser compreendido como equivalente de "hepatomegalia a

palpacao".

by

Entidades epistemicamente objetivas: devido a importancia da semiologia, sdo
consideradas, para o raciocinio clinico, varias entidades que ndo podem ser empiricamente

demonstradas. O exemplo classico é a descricdo da dor sentida pelo paciente, que é

descrita como "dor em queimacao" ou "dor em aperto".

Nos fragmentos analisados, foram encontradas afirmativas que atribuiam status
epistémico a outras afirmativas. Esta questdo é intimamente relacionada a questdo 2, nao
por limitagbes da linguagem ldgica, mas pela existéncia de um conhecedor referente. Por
exemplo, o fragmento "angina instavel?" é composto por uma afirmacgéo "paciente apresenta
angina instavel" e outra que diz que o autor desta afirmacao suspeita que ela seja verdade.
Outro exemplo é o fragmento "paciente ndo sabe informar medicacéo prescrita no hospital",

composto por "a medicacao prescrita ao paciente é X" e "paciente desconhece X".

A questdo da intrusdo epistémica em prontuarios médicos foi um dos grandes
motivadores deste trabalho. Ao longo do desenvolvimento do trabalho, foram realizadas
varias reunides para discussao, com menc¢ao especial para as reunides ocorridas durante o
projeto Semantic Health Net. Nestas reunides, diversas alternativas foram sugeridas, com
suas vantagens e desvantagens. Porém, uma comparagdo pragmatica mostrou-se
particularmente dificil na auséncia de um caso de uso evidente. Discutem-se aqui algumas

das solu¢des com suas vantagens e desvantagens.

A primeira solucdo parte da estratégia de representar todas as afirmagées como
artefatos de informag&o sobre o paciente. Neste caso, 0 status epistémico é atribuido a
entidade de informacédo (assercdo). Ou seja, toda entidade de informacdo é uma entidade
epistémica — algumas possuem referente na realidade, outros sdo apenas entidades
mentais. Esta forma de representacdo mantém a fidelidade a realidade e ndo gera
inferéncias incorretas. Ao mesmo tempo, nenhum axioma relaciona a entidade de
informacgédo a situacdo na realidade que esta sendo descrita. Por exemplo, ao representar
"AltoRiscoParaCirurgia” como entidade informacional, nenhum axioma relaciona esta

entidade a entidade "Cirurgia".
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Outra solucédo, ja mencionada na questdo 2, a restricdo através da relagdo "only" é
defendida por Schulz e Karlsson (2011) como uma forma de representar fidedignamente o
conteudo da informacdo sem a necessidade de instanciacdo de algo que pode ndo existir na
realidade. Utilizando esta estratégia, ndo foram obtidas inferéncias incorretas nem a
necessidade de invalidar axiomas anteriores (ex. hipéteses diagnésticas que se demonstram
posteriormente incorretas). Assim como demonstrado na questdo 2, a recuperacdo destas
instncias requer adaptacdo da expressao de busca. O relacionamento entre a informacéo e
a entidade descrita € necessariamente a relacao "isAbout". Desta forma, tal solu¢céo requer a
criagdo de uma nova ontologia de entidades mentais, como julgamentos, entidades de

interpretacdo, entre outras.

Considerando a ontologia de entidades mentais, a criacdo de uma ontologia n&o
realista permitiria a representacdo plena destas entidades. A questdo que se coloca é a
auséncia de um critério claro para orientar a construgdo de tal ontologia. A multiplicacao de
ontologias disponiveis na internet demonstra que esta falta de critério € um grande risco de
criar silos, impedindo a interoperabilidade de sistemas. De toda forma, a constancia de
alguns termos encontrados nos fragmentos dos prontuarios e nos arquétipos sugere que a
padronizacdo de alguns termos € uma opcao viavel que ndo compromete significativamente
a robustez da ontologia. Alguns exemplos sdo avaliacbes de gravidade da doenca,
julgamentos de risco e relagbes de causalidade. Por exemplo, o aumento da gravidade da
febre ndo tem nada em comum com o aumento de gravidade da dor toricica, mas a
existéncia de um atributo "gravidade" como atributo de um sintoma ou doenca é percebida
em quase todas as terminologias médicas, o que facilita seu uso pelo médico e nao

prejudica a recuperacgdo da informacéo.

Finalmente, existe a op¢do de simplesmente n&o representar entidades puramente
epistémicas na ontologia, ficando a representacdo destas em separado. De fato, uma das
principais licbes aprendidas durante as reunifes e testes de representacdo de instancias é
gue reconhecer as limitacbes das ontologias pode ser mais importante que encontrar
solugBes na mesma metodologia. Os casos de uso de interoperabilidade em medicina séo
heterogéneos e parece improvavel, no atual estado da ciéncia, a existéncia de uma Unica
metodologia que responda a todas as necessidades. Assim como outras técnicas de
engenharia, os usuarios da técnica devem compreender seus beneficios e limitacdes e

definir, caso a caso, para qual situacao e objetivo esta se aplica.
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7.2 CONCLUSAO

A grande maioria dos fragmentos sentenciais foi representada adequadamente na
ontologia. Foram encontradas diversas dificuldades durante a conversdo dos dados do
prontudrio em uma representacdo ontolégica. Os problemas mais imediatos se referem ao
tratamento complexo de diferentes tipos de dados por ontologias realistas. Foram, também,
encontradas limitagcdes inerentes a tecnologia utillizada (implementacdes baseadas em
l6gica descritiva) e mesmo inerentes & maleabilidade de interpretagéo da linguagem natural
por seres humanos, que ainda esta longe de ser imitada por sistemas automatizados.

O objetivo da tese de avaliar a representacdo ontologica de dados do prontuério, a
partir da estruturacdo do conhecimento contido em modelos de informacdo médicos, foi

cumprido. Durante a pesquisa, foram aventadas quatro hip6teses principais:

e H1l - Ontologias podem expressar o0 mesmo conteldo de modelos de
informagé&o

e H2 - A representacdo ontologica reduz ambiguidade conceitual e permite
inferéncias robustas

e H3 - E possivel recuperar informacdo de salde representada
ontologicamente através de operacdes em l6gica descritiva

e H4 — O processo de representacao da linguagem médica por ontologias é

custo-efetivo no desenvolvimento de sistemas de informacédo em salde

A pesquisa demonstrou que a resposta a estas hipoteses ndo € binaria e que a
respostas se sobrepem em alguma medida. Sobre a hip6tese 1, a grande maioria dos
conceitos foram representados adequadamente em ontologias realistas. Para os conceitos
cuja representacéo foi questionada, foram encontradas solucdes para representar cada um
dos conceitos dos modelos de informagdo em ontologias. A hipotese 2 sofre impacto direto
destas solugdes. Varios conceitos, em especial aqueles que lidavam com incerteza,
processos de raciocinio e operagbes matematicas, ndo puderam ser utilizados em
representacdes logicas. Ou seja, é possivel representar uma "Complicagdo de cirurgia”
como um artefato de informacdo, mas ndo € possivel afirmar que toda complicacdo de

cirurgia é precedida por uma cirurgia e causada por ela. Para que a hipotese 2 seja
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verdadeira, 0 escopo da representacdo ontoldgica deve ser limitado conforme sugerido no
arcabouco teorico, discutido na segéo 5.

A avaliacdo da hipotese 3 evidenciou outras limitacdes importantes. Novamente, a
recuperacao foi bem sucedida para a maior parte das informacdes de saude estudadas. Foi
possivel demonstrar, adicionalmente, que entidades comumente descritas como atributos de
processos podem ser representadas adequadamente em ontologias. Porém, foram
encontradas limitacdes na recuperacao de informacdes temporais e mentais. Enquanto a
primeira € um reflexo da dificuldade de representar logicamente as operacdes temporais, a

segunda é uma consequéncia da refutacdo da hipotese 2.

Finalmente, os achados sugerem que a hipétese 4 é apenas parcialmente verdadeira.
Além do limite da eficacia do método na recuperacdo de informacdo de saude, o esforgco
necessario para a definicdo precisa das entidades descritas no prontuario é significativo.
Ontologias formais de alto nivel definem axiomas fundamentais, como a definicdo de espaco
temporal. Do ponto de vista pratico, estes axiomas exigem esforgo inferencial desnecessario
— € pouco relevante se uma dor toracica possui intersecao espacial com uma dor da coluna

toracica, uma vez que a coluna esta localizada no térax.

No entanto, € importante ressaltar que as ontologias desenvolvidas de forma robusta
tém grande potencial de re-uso e modularizacéo. Desta forma, a construcéo de sistemas de
informacéo baseados em ontologias se beneficia do conhecimento a priori encontrado nas
ontologias ja existentes. Além disso, o uso de ontologias revelou ambiguidades na
modelagem clinica que s6 seriam percebidos quando o sistema apresentasse as inevitaveis
inconsisténcias. A andlise dos arquétipos mostrou informag¢des duplicadas em varios
artefatos diferentes — o custo deste erro, por si s0, justifica o trabalho de modelagem

ontoldgica, independentemente da construcdo dos artefatos para inferéncia automatizada.

Considernado a hipétese 4, a melhor resposta encontrada no decorrer do trabalho é:
depende do caso de uso. Os desenvolvedores devem considerar, principalmente, o tamanho
e complexidade do sistema. Quanto maior e mais complexo, maior o ganho no uso de
ontologias, seja para modelagem do sistema ou para uso dos artefatos distribuidos pelo

sistema.
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8 CONSIDERACOES FINAIS E CONTRIBUICOES DA TESE

O objeto desta tese é bastante amplo — a representacdo da linguagem de um
prontuario médico utilizando ontologias. Enquanto é 6bvio que a solugcdo perfeita para a
estrutura e organizacao da informacao médica ainda esta longe, espera-se que a presente
tese tenha contribuido para o mapeamento e melhoria do estado da arte.

Foi realizada uma revisdo de literatura sobre padrbes de interoperabilidade em
medicina, ontologias como artefatos de sistemas informatizados e como disciplina filoséfica,
e linguagem e comunicacao. A parte empirica considerou modelos de da informacao médica
(arquétipos) e fragmentos sentenciais de prontuarios, utilizando o realismo ontolégico como
arcabougo para criar uma representacdo ontoloégica de modelos e afirmagbes sobre

pacientes.

Durante a constru¢do desta tese, ficou claro que a utilizagdo de ontologias para
representacdo da linguagem médica utilizada em prontuarios tem vantagens e limitagdes de
acordo com os usos pretendidos desta informag&do. Desta forma, sugere-se aqui que as
ontologias ndo devem ser encaradas como dogma, mas sim como uma ferramenta que, em
condigBes corretas, é extremamente (til. Para auxiliar o leitor nesta tarefa, pretendeu-se
nesta tese deixar algumas contribuicdbes que esclarecem as situagcdes nas quais as

ontologias podem ser usadas.

A primeira contribuicao do estudo (sec¢éo 5) é a compreensao dos termos médicos do
ponto de vista empirico e filoséfico. A linguagem técnica utilizada por profissionais de salde
€ adquirida durante um periodo educacional longo e intensivo, durante o qual eles aprendem
como pensar e comunicar seu pensamento. Como consequéncia, ndo € surpreendente que
varios termos refiram o processo mental, seja através de assercdes puramente epistémicas
(eu acredito que X), relagdes causais (eu acredito que X é causado por Y), descricdo da
justificativa ou raciocinio (eu fiz X porque Y) e interpretacao subjetiva de eventos ou objetos
(minha impresséo de X € Y). Além disso, como processadores de informacao, profissionais
de saude raramente distinguem entre a realidade per se e informacéo sobre a realidade, e
falam sobre "concentracdo de hemoglobina baixa" e "Hb: 8mg/dl" como sinbnimos. Para
entender estes termos e como eles devem ser representados na ontologia, foi apresentado

um arcabouco baseado na teoria dos trés mundos de Karl Popper, que pretendeu:
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o Reconhecer o que deve e o0 que nédo deve ser representado em uma ontologia
robusta para representacédo de um dominio

o Explicitar quais entidades referem algo na realidade e quais referem
informacéo sobre a realidade

e Mostrar que entidades em diferentes niveis da realidade sédo definidas de

formas diferentes.

A segunda contribuicdo da tese (secdo 6) foi o alinhamento entre modelos de
informacdo em saude e ontologias realistas. Levando em conta a abordagem de Popper, foi
possivel identificar as entidades representadas nos modelos de informacdo. Foi possivel
identificar, também, a ambiguidade relativa a distin¢édo realidade informacéo e a auséncia de
definicdo adequada de varios termos. Por exemplo, ao entender que "Severidade" refere-se
a uma avaliacéo e ndo a um tipo, fica claro que este termo n&o pode ser definido utilizando
classes ontoldgicas. N&o se trata aqui de uma avaliacdo sobre a frequéncia e importancia
destes termos — 0 que se argumenta € que estes termos ndo devem ter representacdo

ontoldgica, mas devem ser representados de alguma forma.

A terceira contribuicdo (secdo 6 e anexo 10.2) é uma tentativa de expandir 0 escopo
de ontologias realistas. Andalises anteriores mostraram que a forma com que processos sao
descritos em prontuario médicos é incompativel com a descricdo de processos em
ontologias. Portanto, foi proposta uma nova forma de criar classes definidas que descrevem
processos sem alterar as premissas basicas da BFO, que foi chamada de Process Attributes
(atributos de processo). Tal empreitada foi motivada por anuncios sobre o langamento de
uma nova versdo da BFO — a BFO2.0 (SMITH et al.,, 2012) que contempla tais classes,

chamadas nesta ontologia de Process Profiles (SMITH, 2012).

A quarta contribuicdo (se¢éo 6) foi 0 mapeamento entre diversos arquétipos de um
modelo de informacdo e ontologias realistas. Ainda que tenha existido a restricdo do
mapeamento a termos clinicos, foi demonstrado que a maior parte dos termos possui algum
tipo de representacdo em ontologias realistas, seja através de uma definicdo completa
(condicdes necessarias e suficientes) ou parcial (condicdes necessarias). As definicoes
pretendem ser Uteis durante o alinhamento de diferentes modelos de informagédo ou
modelos clinicos (arquétipos). A avaliacdo da utilidade por meios quantitativos esta fora do

escopo da pesquisa, mas deve ser avaliada futuramente.
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Finalmente, a quinta contribuicdo (se¢do 7) foi a representacdo de trechos de
prontuarios meédicos como um conjunto de asser¢cdes A-Box (instancias) utilizando
ontologias realistas. Ainda que se restrinja ao estudo de uma série de casos (apenas 188
fragmentos sentenciais e um prontuario resumindo uma histéria clinica), os achados
sugerem a viablidade da abordagem para a recuperacao de informacdao a partir de questdes
clinicas reais. Revelam também as limitacbes das ontologias para representacdo das

afirmativas contidas nos prontuarios médicos.

Durante a realizacdo do doutorado, véarios artigos completos foram publicados em
periédicos ou em anais de conferéncias nacionais e internacionais - (ALMEIDA; ANDRADE,
2011), (ANDRADE; ALMEIDA, 2011b), (ANDRADE; ALMEIDA, 2011a), (ANDRADE et al.,
2012a), (ALMEIDA et al., 2012), (ANDRADE et al., 2012b), (ANDRADE et al., 2012c),
(MARTINEZ-COSTA et al., 2012). Estes artigos foram essenciais, devido ao retorno que
geraram, e contribuiram significativamente para a qualidade da pesquisa.

Como préximos passos, a pesquisa deve caminhar para a aplicacdo das licdes
aprendidas em situacdes reais, no sentido de obter maior validacdo das vantagens e
desvantagens e sua relacdo com diferentes casos de uso. Este relacionamento entre 0 uso
e a técnica certamente promovera a maior eficicia e eficiéncia de projetos que requerem

interoperabilidade de dados de saude, levando ao final é a melhoria do cuidado ao paciente.
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10 APENDICE

10.1CASO DE USO - TROMBOSE VENOSA PROFUNDA

<CASO CLINICO
Paciente010
02/01

Paciente evoluindo ha 4 dias da admissdao com dor e edema de MIE, associado a

edema em MMSS assimétrico, predominante a D
Peco D-Dimero
03/01
MIE: Edema +++/4+, leve calor, dor a palpacéo de panturrilha, Roams: negativo
# HD: TVP em MIE ? (alta probabilidade pelo score de Wells (3))
Tromboflebite?
D-dimero:211 (VR:positivo se »230)
#CD:
- Mantenho anticoagulacao com clexane 60mg BID
- Solicito dupplex scan venoso de MIE
05/01

US: Presenca de trombo movel em terco proximal da veia poplitea esquerda.>
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Pergunta DL-query Resultado Resposta
original correta?
Did the patient
have:
an ‘clinical history’ Patient10History02012011 y
assessment of
their medical
history
a physical | 'physical examination finding' Patient10PhysicalExamination y
examination?
Was the | ‘data item’ AND WellsScore Patient010WellsScore y
patient’s
probability of
DVT assessed
using the two-
level DVT
Wells score?
Record score: | SELECT Y
WHERE
?x rdf:type WellsScore.
?x part_of’ PatientRecord001.
?x ‘is about’ Patient001.
?x hasValue y?.
Was the | 'plan specification' and Patient010USRequest y
patient offered ('is about' only (plan and
a proximal leg (is_realized_by SOME
vein (UltrasoundimagingTest AND
ultrasound has_participant SOME
scan? (leg AND part_of VALUE
patient010)))))
Did the patient | US Request — Patient010USRequest y
have a | Instancel:
proximal leg | 'plan specification' and
vein ('is about' only
ultrasound (plan and
scan: (is_realized_by some
Within 4 hours (Venous_duplex_Scan and
of being (has_participant some
requested OR (leg and
Within 24 (part_of value
hours of being | patient010)))))))
requested
OR Instance2: No answer n

More than 24
hours after
being
requested

temporal_interval AND
(hasBeginning SOME
(temporal_instant AND
inverse (hasBeginning) value
Patient010USRequest)) AND
(hasEnd SOME
(temporal_instant AND
inverse (hasBeginning) SOME
UltrasoundimagingTest))

SELECT x

WHERE

?x ‘is about’ instance2
?x hasValue ?y
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7 Was the | plan specification' AND No answer
patient offered ('is about' SOME
a D-dimer test (plan AND
before the (is_realized_by SOME
result of the D-dimerTest AND
proximal leg (has_participant VALUE
vein patient010)))) AND
ultrasound (is_output_of SOME
scan was (OpenEHR:Investigation_request
available? AND precedes SOME
(‘'data item' AND
is_output_of SOME
(Venous_duplex_Scan
AND has_participant
SOME (leg and
part_of value patient010))))
8 Was the | ‘data item’ AND patient010USResult
proximal leg | (outcomeOf SOME
vein (UltraSoundExamination AND
ultrasound (hasPart SOME
scan positive? | ProximalLegUIltraSoundExamination)
AND
(hasParticipant value
Patient001)))) AND
(‘is about’ SOME
(BloodClot AND locatedin SOME
(Leg AND
partOf value Patient001)))
_________ Hommemeee
(‘data item’ AND  outcomeOf patient010USResult
SOME (UltraSoundExamination
AND (hasPart SOME
ProximalLegUItraSoundExamination)
AND (hasParticipant value
Patient001)))
AND
(AbnormalValue)
9 Was the | 'plan specification' AND patient010D-dimerRequest
patient offered ('is about' SOME
a D-dimer (plan AND
test? (is_realized_by SOME
D-DimerExam AND
hasParticipant VALUE Patient001)))
10 While waiting | (medication_administration AND No answer
for a proximal (has_part SOME Needlelnjection)
leg vein | AND
ultrasound (has_participant SOME
scan, did the | (Medication AND has_part SOME
patient  have (PortionOfChemicalSubstance
an interim 24- AND bearer_of SOME
hour dose of AnticoagulantRole))
parenteral AND
anticoagulant? | precedes SOME
(UltrasoundimagingTest AND
has_part SOME (leg AND
part_of VALUE patient010)))
11 While waiting | D-dimerTest AND No answer
for a proximal | (has_participant VALUE patient010)
leg vein | AND
ultrasound (precedes SOME

scan, did the
patient have a

(UltrasoundimagingTest AND
has_participant SOME (leg
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D-dimer test?

AND part_of VALUE
patient010)))

%13 | was the D- | (dataitem' and no answer
dimer test | is_output_of SOME
positive? (D-dimerTest AND
has_participant VALUE
patient010))
AND
(AbnormalValue)
14 Was the | plan specification’ | No answer
patient offered | and (not (temporal_interval
a repeat | and ( inverse (lis about’) some
proximal leg (‘'measurement datum'
vein and (‘has measurement unit label'
ultrasound value day)

scan 6-8 days
later?

and (hasValue value 8)))
and ( inverse (precedes) some
(UltrasoundimagingTest

and (has_participant ~ some

(leg
and (part_of value
patient010)))))))
and (lis about' some
(plan
and (is_realized_by only

(UltrasoundimagingTest
and (has_participant some

(leg

and (part_of value
patient010)))))))
and (is_output_of some
OrderRequestProcess)

and ( inverse (precedes) some
(temporal_interval
and ( inverse (lis about) some

(‘'measurement datum’
and (‘has measurement unit
label' value day)

and (hasValue value 6)))
and ( inverse (precedes) some
(UltrasoundimagingTest
and (has_participant some
(leg
and (part_of value
patient010)))))))

% Question 12 was repeated and is omited here.
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15 Was the | PositiveResultDataltem AND Not applicable
repeat (outcomeOf SOME
proximal leg (UltraSoundExamination AND
vein (hasPart SOME
ultrasound ProximalLegUltraSoundExamination)
scan positive? | AND

(hasParticipant value Patient001)
AND
(inverse (precedes) SOME
(UltraSoundExamination AND
(hasPart SOME
ProximalLegUltraSoundExamination)
AND
(hasParticipant value
Patient001)))))

16 Was DVT | Diagnosisl: Patient010Diagnosis1
diagnosed and | Diagnosis AND Patient010Diagnosis3
treatment ( ‘is about’ SOME
started? (DeepVeinThrobosis AND

inheresin VALUE Patient001))
MedicationAdministration AND Patient010MedicationAdministration
(hasParticipant SOME
(Medication AND hasPart SOME
Heparin)) AND
(inverse (precedes) SOME
(‘diagnostic process’ AND
hasOutcome VALUE
Diagnosisl))

17 Were diagnosis AND No answer
alternative 'is about' SOME
diagnoses (disease AND

considered?

'inheres in" VALUE patient010)
AND

(NOT (is about'

DeepVenousThrombosis))

SOME

Was the
patient
advised that it
was not likely
they had PE?

NOT REPRESENTABLE USING
CURRENT METHODS (requires
free-text analysis
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10.2PROCESS ATTRIBUTES IN BIOMEDICAL ONTOLOGIES -
PREPRINT VERSION™

While a static description of the structure of an organism can provide some
information about the state of its health at a given point in time, the adequate description of
its dynamic functioning conveys a wealth of additional information. Biological processes
include the intracellular transformations that consume and metabolize nutrients in order to
produce energy, the overarching developmental process of a growing organism, the cycles of
sleep and waking that structure our daily lives, and the pathological processes of
unrestrained cellular proliferation that characterize certain types of cancer. Many of these
processes can be perturbed by underlying pathological conditions, and understanding their
normal operation as well as being able to recognize and annotate various sorts of processual
pathologies such as delays or irregularities is essential to the development of knowledge-
based information systems to support modern data-driven biological research. The
distinction between a static description of the structure of an organism and the dynamic
description of organismal processes corresponds to the distinction between the Gene
Ontology (ASHBURNER et al., 2000) branches for cellular components and biological
processes. Knowledge resources in medical contexts similarly distinguish anatomical
descriptions, e.g. of the structure of a heart, from descriptions of processes such as the
heart's beating. Such distinctions are required for proper and unambiguous definitions of
pathological phenomena and clinical findings like regular heartbeats and arrhythmia, and for
distinguishing between normal and raised heart rates automatically. Health-related
processes and the attributes by which these phenomena are described and modified (e.g.
heart beating, regular or arrhythmic), are common in health records and appear in bio-
ontologies, such as the Gene Ontology and the Human Phenotype Ontology (ROBINSON;
MUNDLOS, 2010), and medical terminologies such as SNOMED CT.

However, the adequate ontological representation of process attributes such as rates
and regularities, which have been referred to as process “qualities”, has been a contentious

topic in recent years. In particular, within the frameworks of the Basic Formal Ontology (BFO)

0 Este apéndice reproduz a versao pré-impressao do artigo publicado em (ANDRADE et al.,
2012b), oriundo do estégio sanduiche na Universidade Médica de Graz.
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(GRENON et al., 2004) and the methodology of Ontological Realism (SMITH; CEUSTERS,
2010), process “qualities” have not been supported. Where ontologies that have been
aligned with BFO have needed to include such attributes, they have heretofore resorted to
using workarounds, including representing the attributes of processes as if they were
attributes of the participants, or representing complicated process hierarchies directly without
reference to such attributes, having the consequence that there is no mechanism for

comparison of processes based on their attributes.

Here, we present a novel solution to the problem of representing process attributes.
Our solution rests on two key tenets: firstly, that the sorts of process attributes that are of
biomedical interest emerge from the ways that repeated parts of such processes combine to
constitute the overall process; secondly, that full logical definition of process attributes that
follow this pattern is in principle possible, so that they do not need to be treated as primitives
within ontologies. Using the Web Ontology Language (OWL) version 2 (HITZLER et al.,
2009), we will show how full logical definitions can be created for representation of attributes
relevant for modeling normal and abnormal heart rates and heart cycles. We will further
discuss examples of process attributes for which the expressivity offered by OWL cannot
fully formalize the attributes of processes, but for which the use of full first-order logic (FOL)
does allow the relevant formalization. We will evaluate these representations against a set of

domain questions and tasks, and against a set of ontology evaluation criteria.

10.2.1 Ontological Realism and their problem with process
“qualities”

Ontological realism has been repeatedly advocated as a theory which is particularly
useful for the development of scientific ontologies. It advocates adherence to a set of
philosophically grounded tenets in order to improve the quality and interoperability of the
resulting ontology artifacts (SMITH; CEUSTERS, 2010). One such tenet is strict alignment
with upper-level ontologies. BFO (GRENON et al., 2004), which most deeply implements the
precepts of ontological realism, makes a fundamental distinction between types of entities
based on the relationship to time: continuants are those entities that continue to exist through
time, and exist in full at all times during which they exist, such as a human being, while
occurrents are those entities that unfold or happen in time, and have temporal parts, such as

the life of a human being. The biological and biomedical reality that is described by bio-
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ontologies such as those being gathered by the OBO Foundry (SMITH et al., 2007) is
broadly divided between continuants such as cells, molecules, genes, and tissues, and the
occurrents in which those continuants participate such as biological processes, chemical
reactions, and so on. Continuants are further categorized in independent continuants, which
do not depend on other entities for their existence, and dependent continuants, which require
an independent continuant to inhere in and to be borne by. In BFO, qualities are special
types of dependent continuants, for example, the colour of a fruit or the weight of a person;
neither the colour nor the weight can exist without their respective bearers — the fruit and the

person — existing.

Whereas other top level ontologies like DOLCE, GFO, or BioTop refrain from an
upper level bipartition, in BFO, qualities, as being continuants, have no temporal parts, and
thus cannot inhere in occurrents, which are, by definition, partitioned along time. If qualities
could inhere in processes, then they would necessarily have temporal parts. For instance,
assuming that being intermittent is a quality of a disease course process. It is not possible to
make any statement on whether a process is intermittent by inspecting a snapshot of this
process at a particular moment in time. In contrast, it is perfectly possible to ascribe a colour
to an apple at a moment in time. Furthermore, within the BFO framework, there is not even
the possibility that there could be other sorts of quality-like entities that inhere in occurrents,
which would correspond to attributes of processes, since qualities are the sorts of things that
can change in their bearers over time (as an apple changes colour as it ripens), while
processes cannot change over time, since processes are changes (GALTON; MIZOGUCHI,
2009). Each process has at least one (continuant) process participant and exactly one
duration (the extent of the time interval between inception and ending). Processes can
generally be split into numerous sub-processes, each of which has a duration and some
participant. Since many words used in natural language to qualify processes are actually
time-related properties of the sub-events and their material participants, our working

hypothesis is the following:

Given that processes are characterized by their duration, their parts
(sub-processes), their participants, and the qualities of their
participants, these parameters are sufficient for representing the

meaning of the alleged process qualities.

However, practically all processes of interest within biomedical science, and therefore

which are subject to descriptions and formalizations in biomedical ontologies, are highly
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complex entities, composed by numerous sub-processes, often of different kinds. Scientists
are accustomed to using natural language for the assertion of biological events, in which
adverbs modify verbs following the same pattern in which adjectives modify nouns, and
considering that verbs frequently denote processes, users expect that adverbs should denote
process attributes. Indeed, the use of process modifiers is widespread in the scientific
literature. To represent these terms, several biomedical ontologies contain terms to modify
processes, closely related to their use in natural language. In SNOMED CT (IHTSDO, 2012),
among the so-called qualifier values there are numerous that can be post-coordinated with
disease concepts, such as Deterioration of status, Improvement of status, Chronic persistent,
Progressive, Precipitant and many more. PATO (OBO PHENOTYPE GROUP), the ontology
of phenotypic qualities, distinguishes many flavors of decreased and increased properties of
processes, such as occurrence, rate, frequency, and duration. Other properties include
synchronicity, acceleration (a property of change), intensity, and regularity / normality vs.
irregularity / abnormality (regarding rhythm or sleep pattern), or having extra or missing sub-
process parts. The Human Phenotype Ontology (ROBINSON; MUNDLOS, 2010) does not
separate the properties from their bearers, but contains equally numerous process terms with
modifiers such as Growth retardation, Slowly progressive disorder, Asymmetric growth,
Paroxysmal bursts of laughter, or Limited shoulder movement. Irregular or abnormal patterns

of e.g. growth, movements etc. are also frequent.

Other ontologies have a different approach. Instead of conceding that processes
require modifiers, these ontologies ascribe the qualities to the participants of the described
process. For instance, the Vital Sign Ontology (VSO) (GOLDFAIN et al., 2011), an extension
of the Ontology for General Medical Science (OGMS) (SCHEUERMANN et al., 2009), also
describes aspects commonly thought as process modifiers, such as rates drawn from PATO.
In the VSO, a pulse rate is described as “The rate at which an artery pulses (i.e., participates
in expansion-contraction cycles) as blood passes through it.”, and is represented as a quality
of some artery. This is clearly a work-around of the core issue: while convenient and very
intuitive for healthcare researchers and practitioners, it is difficult to bite the bullet and accept
that a rate is the sort of thing “that exists in full at any time in which it exists at all, persists
through time while maintaining its identity and has no temporal parts”, i.e. a continuant. It is
also not clear whether a pulse rate of 72 beats/minute means that there is something about
the artery itself, rather than something about what the artery is doing (processually), namely

that it is beating and will beat 72 times in the next minute.
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We will demonstrate in what follows how the alleged “qualities of processes” can be
fully defined in terms of patterns of relationships between the sub processes and the overall
containing process. This provides a solution to the dilemma of whether to include them in
bio-ontologies, since entities that are fully defined in terms of other, “genuine” entities,

preserve the ontological commitments of extant upper level ontologies.

10.2.2 Preliminary evaluation

10.2.2.1 Use case: the heart cycle

Definitions for quality-like entities of processes depend on the domain of discourse.
As a use case, we will assess to what extent we can provide ontological descriptions for a
basic aspect of the heart physiology: the heart cycle and associated rates. As was shown in
(BATCHELOR et al., 2011), representing heart rates is not trivial and requires further
understanding of the rationale behind some medical statements. The main function of a
heart is to pump blood to other organs. Since this function is mechanic, we can describe it by
a series of muscle contraction and relaxation cycles. During the relaxation phase, called
diastole, the blood fills the heart cavities, whereas in the contraction part, called systole, the
blood is pumped from the heart ventricles in the peripheral circulatory system. A heart cycle
is, therefore, composed of two distinct parts, each being a precondition for the next (that is,

there can be no contraction in a fully contracted heart).

In clinical practice, cardiologic evaluation is comprised by several distinct measures,
including the search for signs of cardiac dysfunction (dyspnoea or breathlessness) and the
use of devices to evaluate blood flow and electrical characteristics. These measures may
refer to individual heart cycles (such as in Echocardiographs), or series of cycles, named
here heart beating process. The most commonly evaluated surrogates for the heart beating
process are heart rate and pulse rhythm. “Heart rate” is commonly defined as the number of
times a complete heart cycle event occurs within a given time, usually per minute. It
describes the mean duration of each cycle on the specific measured period. It is called fast if
the mean duration of the cycles is shorter than normal, and slow if the mean duration is
longer than normal. “Pulse Rhythm” is commonly defined as the regularity between the time
intervals in a set of three or more subsequent cycles, which is called rhythmic if the intervals

between sequential cycles are similar; and arrhythmic if the intervals show great variation.
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Alterations of heart behaviour are seen in many diseases, and there are several names for
most commonly observed patterns, like higher than normal (tachycardia) and slower than

normal heart rate (bradycardia).

Current ontological models, that lack any attributes for processes, would treat heart
rate as a regular observation, or a quality of the organism the heart is a part of, in the same
fashion as body temperature. Considering the heart rate as a quality of the (human or animal)
organism seems reasonable: at least in theory, it would be possible to calculate the heart
rate based on complete knowledge of the chemical balance of the heart, the breathing cycle
and some instantaneous measurement of heart contraction speed, to avoid the time-
dependence. However, the situation becomes more complicated in cases in which we have
to know the exact relation between some entity, like an event or a substance, and a resulting
change in a heart rate. For example, a drug might cause a change in the duration of a heart
cycle, directly affecting the heart rate, and there should be some way to capture the
knowledge of the effect that such a drug can have or to relate such a change back to
substances which can cause it. This requires explicit representation of process attributes.
We can also find situations in which process attribute changes must be recorded in medical
records. For instance, the concept of heart rate variability, recently implicated in worse
outcomes of cardiovascular diseases, is measured by the change of the heart rate in resting
position and after heart rate decreasing-increasing maneuvers (Valsalva) (TASK FORCE OF
THE EUROPEAN SOCIETY OF CARDIOLOGY THE NORTH AMERICAN SOCIETY OF
PACING ELECTROPHYSIOLOGY, 1996). We are, therefore, interested in describing the
process of change of the heart behaviour, finally identifying whether the patient’s heart is

capable of varying its rhythm accordingly.
10.2.2.2 Evaluation criteria

In order to produce objective results, we will use pre-defined criteria to evaluate the
quality of the resulting representation artifact. Since we are dealing with a foundational issue,
it is hard to create clear quantitative metrics for evaluation. However, by using a simplified
model it is possible to state the main advantages and problems, and allow for future

comparison with other methods. The competency questions’™ can be found at Table XX.

" Some definitions of medical terms used to formulate competency questions:
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1. Given that we know the number and duration of n sequential heart cycles, can we categorize the heart
beating process instance under the following classes:

a.

b.

Normal heart rate for a 30 year-old

Fast heart rate for a 30 year-old

2. If the beating process is properly classified:

a.

C.

Drug X is contra-indicated in bradycardia (external rule); patient Y has bradycardia (ontological
representation) -> Drug X is contra-indicated for patient Y

Knowing that the patient took drugs X, Y and Z, and knowing that the heart frequency of the patient has
increased from base line, query which of the drugs could have caused such increase.

Querying a database for diseases that co-occur with some arrhythmia.

3. Can we represent the following medical statements (from real medical records):

a.

b.

"Paroxysmal atrial fibrillation (diagnosis)";

"Regular cardiac rhythm";

"Sudden onset of palpitation”;

"History of supraventricular tachyarrhythmia";

"No atrium-ventricular or intra-ventricular conduction abnormalities (ECG finding)";

"Chronic atrial fibrillation (diagnosis)";

The answers will be qualitatively analyzed with the following generic questions in

mind, based on (DRUMMOND et al., 2006) :

Is it useful?

Does it produce the correct inferences?

How expressive is it relative to the alternatives, in particular to regular expressions?
Are there computationally more efficient solutions?

Which pattern should be chosen for a particular application?

Paroxysmal atrial fibrillation: Atrial fibrillation that occur in episodes, separated by periods of
normal heart beating

Palpitation: Sudden increase in heart rate
Tachyarrhythmia: Cardiac rhythm disorder in which the heart rate is abnormally high
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10.2.2.3 Implementation

For the implementation of the use case, an OWL DL ontology was created using
Protégé 4 OWL Editor <version 4.1.0, Build = 239>. The ontology extends OGMS version of
2011-09-20, which is linked to BFO version 1.1 and the OBO Relation Ontology. Time-
related information artifact classes were extracted from OBl through the MIREOT
methodology (COURTOT et al., 2011).

The reasoners used were FaCT++ (version 1.5.3) and Hermit (version 1.3.5). They
were run on an AMD A6-3410MX processor / 8 GB RAM computer, performing automatic

classification of classes and their members, and probing for inconsistencies.
10.2.2.4 Use case analysis

For the ontological analysis of the heart cycle, common medical expressions were
collected during the execution of the Blood Project, a cooperation between the Ontology
Research Group at the University at Buffalo and the Hemominas Foundation and the School
of Information Science at the Federal University of Minas Gerais. Expressions were
translated from Portuguese to English by a domain expert. Competence questions were
developed loosely based on questions present in medical records (e.g. a diagnostic question
concerning a drug as cause of bradycardia), and based on common functions present on
Electronic Health Records (drug contra-indications). Use case requirements were broadly
discussed between the authors, aiming to describe different aspects of medical reporting

(patient state, disease progress and physician reasoning process).

10.2.3 Results

Based on the statements contained in medical records, medical literature analysis
and ontological analysis of the process, several key terms were identified. They were
represented as OWL classes, building upon the OGMS (SCHEUERMANN et al., 2009).

10.2.3.1 Design pattern for representation of process attributes of cyclical processes and

implementation in OWL

In the most general sense: our pattern for representation requires the following:
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e That the overall process to which the attribute is being ascribed be composed of
repeated sub-processes; and

e That the repeated sub-processes be enumerated and have a duration.

The OWL model is built around the two classes heart beating process and heart cycle.
Whereas the former is a homomereous entity (there are parts of heart beating processes,
which are, again heart beating processes) (GREWE, 2011), the latter refers to the events
that occur from the beginning of one heartbeat to the beginning of the next. A sequence of
members of the class heart_cycle constitutes all members of the class
heart_beating_process. If we cut a temporal region, which spans over a minute of this
beating process we can count the number of heart cycles that take place in that time period.
The class heart_cycle has common properties to every cyclical process; and the heart
beating process, which for any given period of time consists of a fiat collection of heart cycles.
The generic classes were named “single cycle” and “aggregate of cycles and their parts”,
respectively. This can be seen in Figure XX and XX. We relate the cycles and the aggregate
using the BioTop(BEIRWANGER et al., 2008) relation “hasGranularPart”, since our goal is to
relate collectives (aggregate of cycles) and the grains (the cycles themselves) that compose
it (JANSEN; SCHULZ, 2011a).
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T =¥

= Hims

Cycle Cycle 2 Cycle 3

Cycle 4
)

|

Heart Beating Process

v @ process
v @ SingleCycle
v @ HeartCycle
----- @ AtrialFibrilationCycle
- @ PrematureVentricularContractionCycle
; - @ SANodeStartedHeartCycle
v @ AggregateOfCyclesAnd TheirParts
»- @ HeartBeatingProcess

The second pattern was a distinction between structural dimensions of aggregate of

cyclic processes. Following a corollary of the physical properties of cycles, we created three
classes, according to frequency of the cycle (number of cycles in a given time), the variation

between their periods (being the lack of significant variation called “regular cycle”) and the

types of cycles that compose the aggregate of cycles. This can be seen in Figure XX.
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v @ ProcessAttribute
~ v-@CyclicProcessAttribute
V- @ CycleTypeAttribute
V- @ IntermitentAttribute
| - © IntermitentAtrialFibrilation
¥ @ FrequencyAttribute
V- HeartCycleFrequencyAttribute
=~ HighHeartRate
~' NormalHeartRate
: - & SlowHeartRate
v @ PeriodVariationAttribute
V- HeartCyclePeriodVariationAttribute
- @InvariantHeartCyclePeriod
¥-- @ VariantHeartCyclePeriod
v @ PatternedHeartCyclePeriodVariation
.~ AcceleratingHeartBeating
< BigeminalPeriodVariation
"' DeceleratingHeartBeating
’QuadrigeminalPeriodVariation
i © TrigeminalPeriodVariation
V- RandomHeartCycIePerlodVarlatlon
“ AtrialFibrilationWithVariedResponse
VentricularTachycardia

To test the validity of these distinctions, OWL axioms were created, which are
described below.

Our first axiomatization attempt involved cardinality properties of the heart beating
process. According to this view, every member of the class heart _beating_process is

therefore the summation of individual cycles, members of the class heart_cycle.
HeartBeatingProcess subClassOf hasGranularPart min 2 HeartCycle

(1)

HeartBeatingProcess subClassOf process

(2)

HeartCycle subClassOf process

3)
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process subClassOf exactly 1 hasDuration

(4)

The calculation of a heart rate, though at first sight straightforward, has several
possible measurement procedures, particularly for detecting heart rate variation (TASK
FORCE OF THE EUROPEAN SOCIETY OF CARDIOLOGY THE NORTH AMERICAN
SOCIETY OF PACING ELECTROPHYSIOLOGY, 1996). For the present purposes, we will
consider that the measurement procedure does not alter the ontological description of a
heart rate, namely, the description of how many individual heart cycles occurred in a process
within a given time interval. Therefore, we define beating process according to their duration
as measured in seconds, and we used the IAO to define the measurement as an information

artifact.
SixtySecondHeartBeatingProcess equivalentTo HeartBeatingProcess and

hasDuration some SixtySecondTemporallnterval

()

OWL syntax allows us to express these counts by cardinality restrictions and pre-

setting the duration of the analyzed process, in order to allow classification.
NormalHeartRate isProcessAttributeOf only (SixtySecondHeartBeatingProcess and

(hasPart min 60 HeartCycle) and (hasPart max 100 HeartCycle)
(6)

The use of reasoners such as FaCT++ (version 1.5.3) and Hermit (version 1.3.5)
showed that such axiomatization is practically infeasible, since the addition of this axiom
increased classification time by more than 10 minutes. Both classifiers took very similar
processing time in a quad-Core 8 GB RAM laptop computer. Even more importantly, the
results of classification were never obtained — the classification process did not appear to
terminate. Since the goal of this paper is not an evaluation of reasoners, this generic axiom

was modified to use OWL data properties, maintaining the general modeling approach.
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HeartCycleFrequencyAttribute and (isProcessAttributeOf some

(SixtySecondHeartBeatingProcess and (hasNumberOfGrains some int[> 60, < 100])))

()

Here, classification time was reduced; the time taken with the cardinality constraint
was in the order of 1892256 ms (Fact++, but the results of both reasoners were comparable),
but only 12967 ms for the data property processing. While this alternative representation of
cardinality using data properties was successful in properly classifying heart rates, a different
approach was required for representing acceleration and complex arrhythmic patterns. An
acceleration pattern could be translated as “an attribute of a collection of sequential cycles, in
which every cycle, except the first, has a shorter duration than the one that immediately
precedes it” (more tolerant and realistic variations would allow a certain amount of
exceptions). But already this most simple definition proved impossible to represent in OWL,
since it requires keeping track of individuals across a variable number of cycles. Therefore,
we represented rhythm patterns as primitive classes.

10.2.3.2 Evaluation

According to the pre-defined competency questions, we obtained the following results,
addressing the above mentioned:

Problem Representation Comments
1l.a. Normal HeartCycleFrequencyAttribute The model allowed
heart rate for a 30 proper representation and
year-old and (isProcessAttributeOf only | automatic classification  of
(SixtySecondHeartBeatingProcess those classes. Such
representation can be done
and (hasPart min 60 HeartCycle) and | through fully defined classes
(hasPart max 100 HeartCycle))) — therefore precluding the
necessity of process
attributes
1.b.Fast HeartCycleFrequencyAttribute
heart rate for a 30
year-old and (isProcessAttributeOf some
(SixtySecondHeartBeatingProcess
and (hasNumberOfGrains only int[> 100])))
2.a. Drug X BradycardiacPatient equivalentTo Human and

is contra-indicated in | (hasPart some (Heart and participatesin some
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bradycardia; patient
Y has bradycardia ->
Drug X is contra-
indicated for patient
Y

(HeartBeatingProcess and hasProcessAttribute some
SlowHeartRate)))

2.b.
Knowing that the
patient took drugs X,
Y and Z, and
knowing that the
heart frequency of
the patient has
increased from base
line, query which of
the drugs could have

TachycardicEffect equivalentTo DrugFunction
and (inheresin some (Drug and participatesin some
(TherapeuticMedicationAdministration and precedes
some (HeartBeatingProcess and hasProcessAttribute
some AcceleratingHeartBeating))))

caused such
increase.

2.c.Queryin SELECT 7?Disease
g a database for
diseases that co- WHERE
occur with  some
arrhythmia ?ParticularDisease isInstanceOf ?Disease.

?ParticularDisease inheresin ?Human.
?Human hasPart ?Heart.
?Heart participatesin ?HeartBeatingProcess.
?HeartBeatingProcess
hasProcessAttribute ?ProcessAttribute.
?ProcessAttribute isInstanceOf
ArrhithmicHeartRate.

3.a. AtrialFibrilationHeartBeating equivalentTo Atrial fibrillation can
"Paroxysmal Atrial | HeartBeatingProcess and (hasPart only | be modelled as a collection of
Fibrillation AtrialFibrilationCycle) and hasNumberOfGrains some | a different type of cycle,
(diagnosis)" integer [>1] where the atrial contraction is

SANodeHeartBeating equivalentTo
HeartBeatingProcess and (hasPart only
SANodeStartedHeartCycle) and hasNumberOfGrains
some integer [>1]

not regulated by the SA node.

The paroxysmal can
be modelled as a process
attribute of processes that
have as part more than 1
instance of the same type of
process.
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IntermitentAtrialFibrilationAttribute

equivalentTo isProcessAttributeOf some
(HeartBeatingProcess and (hasPart min 2
AtrialFibrilationHeartBeating) and (hasPart some
SANodeHeartBeating))

3.b. (¥X)(Vy)(Vz) (HeartBeating(x) A HeartCycle(y) Fully defined in FOL
"Regular cardiac | A HeartCycle(z) A has_attribute(x, | by stating that the duration of
rhythm” Invariant_heart_cycle_period) A (y#z) A partOf(y,x) A each cycle part of the heart

. . beating has the same
partOf(z,x)— (durationOf(y) = durationOf(z)) .
duration as any other cycle
part of the heart beating.

3.c. hasProcessAttribute some (NormalHeartRate Palpitation will
"sudden onset of | and precedes some AcceleratingHeartBeating) require some primitive as
palpitation" acceleration has been shown

as difficult to represent in
OWL. However, the sudden
can be expressed as a
process attribute  “normal
heart rate” that precedes an
acceleration attribute, and
which the time instant of the
end boundary of the former is
the same as the time instant
of the initial boundary of the
latter.

3.d. isAbout some HeartBeatingProcess and Would require a
"History of | (hasProcessAttribute some HighHeartRate) and | primitive, but the history can
supraventricular (hasPart only SANodeStartedHeartCycle) be expressed by IAO’s
tachyarrhythmia" solution of isAbout some

supraventricular
tachyarrhythmia.

3.e. "no isAbout some HeartBeatingProcess and Already covered in b
atrium-ventricular or | (hasProcessAttribute only NormalHeartRate) and | and d. However, it is

intra-ventricular
conduction
abnormalities (EKG
finding)"

(hasProcessAttribute only InvariantHeartCyclePeriod)
and (hasPart only SANodeStartedHeartCycle)

important to note that in this
modelling, every change in
conduction on a single heart
cycle requires a
representation of a different
type. Therefore, there is little
or no information making a
distinction between a SA
started cycle with no AV block
and one a heart of a Wolff-
Parkinson-White syndrome.

3.f. "chronic

isAbout some ChronicAtrialFibrilationAttribute

Similar to a, but in
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atrial fibrillation | equivalentTo isProcessAttributeOf some | this case the beating has only
(diagnosis)" (HeartBeatingProcess and (hasPart only | as part atrial fibrillation cycles.
AtrialFibrilationCycle))

As can be seen in Table XX, most statements can be successfully expressed by
describing the individual cycles and the number of cycles in a given time frame, making the
language statements logically sound and internally coherent. However, some classes that
refer to acceleration could only be formalized in first-order logic, which is further explored in
the next section.

10.2.3.3 Formalization of process patterns:

We made an attempt to detail some points relating to a first-order logic (FOL)
representation of the above process patterns, bearing in mind that most bio-ontologies are
currently formalized in OWL or the OBO language and therefore would not be able to directly
make use of such a formalization. Emerging tools for the integration of ontology modules
specified in different logical frameworks could provide a pragmatic solution to this problem in
the near future (KUTZ et al., 2011).

A process ( is constituted by a sequence of part processes P = (p1, P2, ..-Pn )

All processes x have a duration dur (x) which is denoted by a real number in some

time scale

Ay hasPart (q, pk)
A, Tollows (pk,pk-1)

(8)
Ideal accelerating process: follows (pk, px.1) = duration(py) < duration(py.1)
Ideal decelerating process: follows (pk, px.1) = duration(py) > duration(py.1)

Ideal even process: follows (pk, pk.1) = duration(py) = duration(py.1)
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How much real rhythmic processes are to be classified requires a fiat division of the
continuum between the ac- (de-)celerating and even processes. Considering the numerical

representation of the durations of each individual cycle,

(5,5,4,4,5,3,3,2,2,2,3,2,1, 2, 1, 1) would be closer to an accelerating process

than to an even process.

10.2.4 Discussion

While some authors argue that ontological realism should be relaxed in some aspects
of ontology modeling (LORD; STEVENS, 2010) due to its apparent over-complexity, the
creation of ad-hoc new primitive classes has unforeseeable downstream consequences. One
of the main benefits of the realist approach is to allow modeling convergence despite
domain-specific and application-specific perspective differences by using scientific results
and the interdisciplinary bridging perspective of philosophical ontology as a methodology to
arrive at more precise and unambiguous ontological structure as a substitute for unexamined
natural language assertions such as form the strategy behind terminological resources such
as MeSH. Representations of the world according to the consensual scientific discourse
guarantee reliable and robust representation artifacts (JANSEN; SCHULZ, 2011b). Our
description of process attributes maintains this principle, but at the same time provides

sufficient expressivity to meet the domain requirements.

When analyzed more deeply, process attributes as used in domain terminologies
reveal themselves to be a loosely related set of descriptions, reifications and analogies used
to communicate some characteristics of events in natural language. The most basic
characteristic of the heart cycle is the fact that it is a cycle and can be described according to
its frequency and variation of sequential periods. A frequency of a cycle refers to its
cardinality within some given time which can itself be fully expressed using primitive
ontological constructs. Likewise, the duration of periods are real entities and require no
special construct. Time intervals are occurrents, just as processes, and therefore not

qualities. Durations of time intervals are numeric values.

Despite the underlying compatibility with primitive constructs, full definition of

attributes in our use case was possible only in some cases due to limitations in the
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underlying logical description language. The right degree of expressivity of a logical language
has been subject to very long dispute. However, due to its balance between expressivity,
decidability, and most importantly, due to its being an official W3C recommendation, the Web
Ontology Language (OWL-DL) is the de facto standard for representing ontologies across
many domains including that of biomedicine. OWL is based on description logics, which are
a family of carefully selected decidable subsets of first order logic. Our main difficulty in
defining some attributes (such as acceleration of heart rate) results from the lack of
generalized support for arithmetical relations on individuals, such as greater than and less
than, which are needed in our acceleration examples between instances of ordered cycles.
Therefore, we could not assert that cycle n immediately precedes cycle n+l1 and has a

greater duration than cycle n+1.

While not completely representable in OWL, we argue that the FOL definition we
provided for some process attributes still contributes to restricting possible interpretations of
the class. We can, for instance, distinguish between an strictly accelerating heart beating
(every cycle is longer than the one it precedes), a constant accelerating cycle (every cycle is
longer than the one it precedes, being the difference between any 2 sequential cycles
duration always the same) and an accelerated heart beating, or palpitation (as defined in
3.c.i). The distinctions were shown to be quite adequate for representing the general
meaning of common expressions and categories for cardiac arrhythmias, when tested
against the criteria. It is important to emphasize, however, that natural language use of these
words is much more relaxed and context-dependent, which may require local adaptations
according to application needs. Also, many distinctions require the proper identification and
classification of types of cycle, which is a rich subject area of its own and out of scope for the

current work.

A special case is the description of rhythm patterns like the bigeminal® rhythm. While
at first classified under patterned period variation — since its rhythm is easily recognizable,
with a short cycle followed by a long cycle followed by a short cycle, and so on — it can also
be described according to the origin of the electrical impulse leading to heart contraction

(supra-ventricular and ventricular).

2 Bigeminal rhythm: Heart beating characterized by a normal sinusal beat succeeded by a
premature beat — therefore, the beats occur in pairs, showing a particular rhythm.
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10.2.4.1 Application to other use cases

It is important to highlight that the mentioned design patterns apply exclusively to
cyclic processes. Our approach can also be applied to attributes of biomedically relevant
processes aside from heart cycles. For example, a pain process can be understood as the
summation of nociceptor stimuli. Here, however, not the duration of the action potential
matters but the frequency with which action potentials are produced by a group of
nociceptors. Allowing the exact description of the process does not mean that such an exact
measurement is possible in clinical practice. As discussed in (SCHULZ; KARLSSON, 2011),
separation between the fact and information about the fact can be used to properly describe
this situation (using the OWL ‘only’ operator). Also, many pain-related entities common to
clinical practice are epistemological entities, which must be carefully evaluated for suitability
in realist ontologies (ANDRADE; ALMEIDA, 2011b).

Pregnancy is another highly complex process, due to its mutually coordinated
structural and functional changes in (at least) two organisms. The pregnancy process,
focusing on the mother’s organisms is commonly dissected by fiat into three trimesters,
whereas the development of the offspring is split into embryogenesis and fetal development.
The sub-process that terminates the pregnancy is the delivery, which again, can be split into
a series of processes, such as the sequence of configuration of the baby’s head and body
within the birth channel, and the progress of the mother's labor. The variants of the

pregnancy process are manifold in terms of

e duration

o of the whole process, or process parts, such as labor

o of repetitive phases such as uterine contractions in relation to the intermittent

latency phases

e count

o number of contractions

e intensity
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o pain, contractions
e extra process parts
o surgical interventions such as episiotomy or caesarean section
o complications of pregnancy such as eclampsia or diabetes
e missing process parts
o failure of descent of the fetal head
o embryonic defects

The pregnancy is also characterized by its participants (mother, offspring), their
related body parts and qualities, such as number of offspring, their size, missing or

supernumerary parts etc.

Due to the myriad of determinants of a pregnancy process, a classification into
“‘normal” and “abnormal” cannot be reduced to hard criteria. Apart from some extreme
situations (e.g. fetal death, miscarriage), the boundary between the normal and the abnormal
is fuzzy, as is common in medicine. We argue that the correct description of participants and
sub-processes allow proper comparison of different abnormalities, without the arbitrary
creation of different terms. Our approach promotes the precise description of each occurrent
and participant of the pregnancy process, in order to maintain modeling coherence and
accurate representation. For instance, premature labor could be defined according to the
time span between each contraction cycle or the cardinality of contraction within a given time
span, and the occurrence of these contractions within the time interval spanning from
conception to the 37" week after conception. Therefore, it is clear what makes normal labor
and premature labor pregnancies similar and what is the distinction between the normal and

pathological parts.

As pointed out by the heart cycle example, the logical language (in this case OWL-DL)
imposes limits on what can be adequately represented therein. The proper evaluation of this

limitation in ontological representation and reasoning remains to be evaluated. However, it is
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important to point out that ontological analysis here proposed is independent of particular
representations, and is coherent with the philosophical view put forward in BFO foundational
papers. Particularly, this approach is coherent with the view that “processes do not change,
because processes are changes” put forward by Smith (SMITH). It is also compatible with
BFO 2.0, which introduces Process profile as a special sort of processual parts (SMITH et al.,
2012). In this paper, we do not propose a different interpretation, but have rather outlined a
complementary approach than a proper ontological definition of complex processes.
Therefore, instead of determining profiles according to an ad hoc structural dimension of a
process, process attributes require a precise definition in terms of the kinds of participants,

participant qualities and sub-processes that characterize the (attributed) process.

10.2.5 Final remarks

Attributes of process — or process qualities — are common descriptions within most
communities. While BFO 2.0 is now introducing a new category to fill this gap, modeling
restrictions are still required to promote interoperability. Strict adherence to engineering
guidelines and best practices of logical representation ensures that the resulting ontology will
be adequate to the domain and useful for specific applications. We have shown that
processes qualities can be successfully represented by the duration of the whole process, its
parts (sub-processes), their participants, and the qualities of the participants. One could
therefore argue that process qualities are not justified as first-class citizens in biomedical
ontologies. They should rather be included for convenience as fully defined classes.
However, as their full definition often requires logical machinery that exceeds the capabilities
of current reasoning devices, and may adversely impact reasoning performance even in
cases where the expressivity is supported, there may be a pragmatic need to accommodate

them as primitives.

By describing in detail the application of this pattern to heart rate modeling, we have
shown the suitability of cardinality, distinction of parts of process and cycle properties to
define process attributes. Further work is required to refine these patterns of representation
and increase coverage of the approach, while maintaining logical and philosophical

consistency.



