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Abstract—El grupo de investigacion Tecnologias para el Mode-
lado, Procesamiento y Gestion de Conocimiento lleva quince afios
investigando, desarrollando y aplicando tecnologias semanticas
en dominios biomédicos. En este trabajo se describen las lineas
de investigacion mas relevantes en las que hemos trabajado en
los ultimos afios, y cuyo objetivo principal es la consecucion
de interoperabilidad semantica entre sistemas de informacion
sanitarios. Asimismo, también se comentaran objetivos de inves-
tigacion para los proximos afios en los que las técnicas inteligentes
desempefiaran un papel importante.

Index Terms—Artificial Intelligence, Knowledge Engineering,
Electronic Medical Records

I. PRESENTACION DEL GRUPO DE INVESTIGACION

El grupo Tecnologias para el Modelado, Procesamiento y
Gestion de Conocimiento (TECNOMOD) se cre6 en la Univer-
sidad de Murcia en el afio 2003 constituyendo la ingenieria
ontolégica, la web semadntica y las tecnologias del lenguaje
sus dreas principales de investigacion. Actualmente el grupo
de investigacion tiene 15 integrantes (profesores, becarios y
contratados), y cuenta con colaboradores a nivel nacional
e internacional, incluyendo antiguos doctorandos del grupo
cuya contribucién a los resultados que se presentan en este
trabajo ha sido fundamental. La mayoria de los integrantes del
grupo de investigacién son informaticos, si bien disponemos
de dos investigadores cuya formacién y actividad es sanitaria
y un biotecnélogo. Hemos aplicado nuestra investigacién en
diversos dominios como el turismo, las finanzas, la politica
o la educacion, pero la biomedicina ha sido el drea donde
mads investigacion hemos realizado. En este documento nos
cefiiremos a la investigacion realizada exclusivamente en este
ambito, y especialmente destacaremos dos lineas: interoper-
abilidad seméantica y aseguramiento de la calidad de ontologias
y terminologias biomédicas.
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TECNOMOD es miembro del Instituto Murciano de Inves-
tigacion Biosanitaria (IMIB-Arrixaca), que esta acreditado por
el Instituto de Salud Carlos III. IMIB-Arrixaca estd vinculado
al Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca. Tenemos
colaboraciones en marcha con varios grupos de investigacion
del instituto y una colaboracién permanente con la Plataforma
de Informatica Biomédica y Bioinformatica del mismo.

II. CONTEXTO

La Web Semadntica [2] es un espacio natural para la
integraciéon de datos y la interoperabilidad semdntica entre
sistemas, imponiendo un entorno de trabajo en el que cada sis-
tema emplea el significado de los datos en diferentes contextos
[10]. Las tecnologias semanticas posibilitan la descripcién del
contexto logico de la informacién a intercambiar, mientras que
se permite que cada sistema mantenga su maxima independen-
cia. Las ontologias constituyen el nivel fundamental de la Web
Semantica desde el punto de vista de representacion formal del
conocimiento, de ahi que parte del éxito de la Web Seméntica
recaiga en la calidad de las ontologias, por lo que el desarrollo
de métodos que permita asegurar la calidad de las mismas
es un objetivo critico para entornos de interoperabilidad. En
los ultimos afios, las tecnologias de la Web Semantica han
ganado popularidad para la consecucién de interoperabilidad
semantica entre sistemas de informacién sanitarios, especial-
mente desde que el proyecto Semantic Health [24] recomendé
su uso para dichos fines. Posteriormente, la FP7 Network of
Excellence SemanticHealthNet! propuso que la formalizacién
ontolégica deberia ser fundamental para permitir el intercam-
bio y la cooperacién entre los sistemas de historia clinica

Thttp://www.semantichealthnet.eu
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electrénica (HCE) y los sistemas de ayuda a la decision (SAD).
Dicho rol de las ontologias en escenarios de interoperabilidad
impone una serie de requisitos sobre las ontologias [8]:

« Facilitar la representacién, comparticion, reutilizacion de
conocimiento para modelos de informacién y de inferen-
cia.

o Clasificar y recuperar datos de HCE segun las reglas
establecidas en guifas y protocolos.

o Tener garantizada su calidad formal y estructural.

En este trabajo agrupamos nuestras lineas de investigacion
en dos grupos:

o Interoperabilidad semadntica en salud (Seccién III): in-
vestigacion orientada a conseguir el intercambio de in-
formacién entre sistemas sanitarios, incluyendo HCE y
SAD.

e Aseguramiento de calidad de ontologias (Seccion IV):
investigacion orientada a evaluar el cumplimiento de los
requisitos de interoperabilidad por parte de las ontologias
y terminologias biomédicas.

La investigacién que se describird en las préximas sec-
ciones ha sido posible gracias a financiacién fundamental-
mente publica. A continuacion se enumeran los proyectos mas
relevantes de los dltimos diez afios.

o Plataforma para la adquisicion y comparticion de
informacion y conocimiento para comunidades de
investigacion clinica en red II (TSI2007-66575-C02-
02). Ministerio de Educacién y Ciencia. 01/10/2007-
31/12/2010.

o Herramientas inteligentes para enlazar historias
clinicas electronicas y sistemas de ensayos clinicos
II (TIN2010-21388-C02-02). Ministerio de Ciencia e
Innovacién. 01/01/2011-31/12/2014.

o Modelos de informacién y conocimiento clinicos para
enlazar los sistemas de historia clinica electrénica y de
ayuda a la decision clinica IT (TIN2014-53749-C2-2-R).
Ministerio de Economia y Competitividad. 01/01/2015-
31/12/2018.

o Semantic Interoperability for Health Network.Union
Europea. 03/10/2012-30/11/2014. Red de Excelencia del
programa FP7 en la que miembros de TECNOMOD
participaron como expertos externos en el paquete de
trabajo 4 “Harmonised resources for EHR/PHR and
aggregation”.

o Gene regulation ensemble effort for the knowledge
commons (CA COST Action CA15205). Unién Europea.
08/09/2016 - 07/09/2020. Participacion de TECNOMOD
como lider del paquete de trabajo de ontologias y vocab-
ularios controlados.

o Unraveling in utero determinants predicting lung
function in infants: a step for prenatal prevention
of asthma (PIE15/00051). Instituto de Salud Carlos IIIL.
01/01/2016-31/12/2018.

o Infraestructura y tecnologias de interoperabilidad
para aplicaciones de Learning Health Systems I

(TIN2017-85949-C2-1-R). Ministerio de Economia, In-
dustria y Competitividad. 01/01/2018 - 31/12/2020.

I1I. INTEROPERABILIDAD SEMANTICA EN SALUD
A. Transformacion de datos y modelos clinicos

Las recomendaciones del proyecto SemanticHealth in-
cluyeron el uso combinado de estdndares de historia clinica
electrénica, ontologias y terminologias biomédicas para facil-
itar el intercambio significativo de datos. Nuestro grupo de in-
vestigacién desarrollé PoseacleConverter > como demostrador
de las posibilidades de intercambio de datos entre distintos
formatos de modelos clinicos (openEHR, ISO 13606 o CEM)
y de datos entre openEHR e ISO 13606.

El trabajo comenzé en el afio 2008 y el primer objetivo
fue la transformaciéon de arquetipos (como tipo de modelo
clinico) entre los estdndares openEHR e ISO 13606 [14].
La transformacién de modelos se bas6é en la formalizacién
de correspondencias entre las ontologias que representaban
los modelos de informacién de los estiandares. Esto permitié
definir unas reglas que guiaron la transformacién estructural
de los arquetipos. Este método se extendid para transformar
datos entre dichos estiandares explotando las correspondencias
anteriores [13]. El uso de ontologias permiti6 también compro-
bar en ambos esfuerzos la consistencia 16gica de los modelos
y datos obtenidos mediante el uso de razonadores. La figura 1
describe el proceso seguido a nivel de datos. Se puede apreciar
en la parte inferior el extracto de datos fuente ISO 13606,
que es transformado en un extracto openEHR usando las
correspondencias definidas a partir de las ontologias. Para la
aplicacién de la transformacién de datos no es necesaria la ex-
istencia del arquetipo destino, el cual se crea automdticamente.
Esto genera una traza de transformacién que es empleada para
la generacidn del extracto destino.

Fig. 1. Esquema de transformacion de datos

Posteriormente el enfoque de transformacién de modelos
clinicos evolucioné cuando disefiamos el proceso para obtener
arquetipos openEHR a partir de modelos clinicos CEM [11].
El nuevo enfoque se desarroll6 exclusivamente con tecnologias
OWL. En este caso las relaciones entre los modelos de

2miuras.inf.um.es/PoseacleConverter
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referencia se expresaron como axiomas OWL y se crearon
plantillas de transformacién. De esta manera, la transfor-
macién se concibié como un proceso generativo de axiomas
OWL, y el proceso estaba asistido por un razonador. La figura
2 ejemplifica este proceso de generacion: (1) representacion
OWL del modelo clinico CEM; (2 y 3) plantillas de generacion
para los dos items incluidos en el modelo; (4) ontologia
del modelo de informacién openEHR, que se utiliza para la
definicion de las plantillas; (5, 6 y 7) representacién parcial
en OWL del modelo transformado a openEHR.

Estos métodos se evaluaron y validaron con las colecciones
de arquetipos openEHR disponibles en CKM y modelos CEM
disponibles en la libreria de Intermountain disponibles en su
momento.

B. Validacion semdntica de arquetipos

El intercambio automdtico de datos a través de sistemas
informdticos basado en modelos clinicos, como pueden ser
los arquetipos, requiere la correccién formal de los mismos.
Nuestro grupo de investigacién desarrollé Archeck® [15], que
un método basado en OWL para la validaciéon de arquetipos.
Los arquetipos son representados como clases OWL y la
validaciéon semdntica de los mismos se realiza mediante el
uso de razonadores automaticos. Para ello usa una ontologia
que define los tipos de restricciones que se pueden definir
para un arquetipo y que vienen especificados en el modelo
de arquetipos. Ademds, Archeck extiende esta ontologia para
poder definir métricas de calidad para arquetipos basadas en
OWL. ;| El método Archeck se aplicé a dos repositorios
publicos de arquetipos openEHR, el repositorio gestionado
en la herramienta Clinical Knowledge Manager (CKM) y el
repositorio de programa National Health Service (NHS) del
Reino Unido. La evaluacién de los repositorios se centrd en
los arquetipos que definen relaciones de especializacién, 81
en CKM y 212 en NHS. La validacién de los repositorios
encontré que un 22,2% de los arquetipos especializados en
el repositorio CKM y un 21,2% en NHS contenfan errores.
De ellos, el 3% de los errores en CKM fueron identificados
gracias a la métrica de calidad descrita anteriormente. Si bien
puede considerarse un valor bajo esto también se debid a que
los muchos de los arquetipos evaluados no contenian enlaces
terminolégicos, lo cual es un indicador negativo de calidad.

C. Interoperabilidad de modelos de informacion, dominio e
inferencia

El trabajo en esta linea es el fruto de proyectos coordina-
dos con la Universidad Politécnica de Valencia (UPV) y la
Universidad Jaime I (UJI). UPV es experto en modelos de
informacién, UJI en modelos de inferencia y nuestro grupo
en modelos de dominio. El trabajo realizado en esta linea
pretende conseguir aplicar las guias clinicas computerizadas
a datos estandarizados de la HCE. Para ello se presentan
las ontologias como elemento mediador que proporcione la
semantica compartida entre ambos modelos.

3miuras.inf.um.es/archeck

1) Flujos de transformaciones interoperables. Aplicacion a
la clasificacion de pacientes: El primer trabajo en esta linea
afronté cémo abordar problemas de clasificaciéon de pacientes
a partir de protocolos estandarizados mediante las tecnologias
de estandares de HCE y las ontologias [7]. Esto determiné un
flujo de trabajo cuya entrada son datos no normalizados de
HCE y la salida es la clasificacion del paciente, tal y como se
puede ver en la figura 3. En este caso trabajamos también en
colaboracién con el Programa de cribado de céncer de colon
y recto de la Region de Murcia. El objetivo especifico era
determinar el nivel de riesgo de los pacientes del programa.
Para ello trabajamos con las guias europea y americana de
cancer de colon y recto. Las tecnologias semdnticas con-
tribuyen en dos etapas del proceso, como son la representacion
de los datos en formato semdntico y la clasificacion del
paciente usando razonadores. Para ello también fue necesario
formalizar las reglas de los protocolos en OWL. Este trabajo se
sigue desarrollando a través de la plataforma CLIN-IK-LINKS
[12], que busca generalizar y facilitar la definicién y ejecucién
de transformaciones de datos interoperables.

2) Enriquecimiento de guias clinicas computerizadas: Una
linea reciente de trabajo busca formalizar el conocimiento de
las guias clinicas computerizadas (GCC) con conceptos exis-
tentes en ontologias y terminologias biomédicas, trabajo que se
estd realizando con colaboracién con la UJI. El primer trabajo
realizado ha sido identificar los conceptos de ontologias de
BioPortal a partir de un conjunto de GCC seleccionado y
disponible en formato PROforma [9]. SNOMED CT fue el
recurso semdantico con mayor nimero de resultados, por lo
que es la que estamos usando en los estudios y evaluaciones
preliminares del método desarrollado [22]. La figura 4 mues-
tra como procesamos la GCC. Una vez extraido el texto a
procesar, se buscan alineamientos usando métodos basados en
OntoEnrich (ver Seccién IV-B). El resultado es un conjunto
de recomendaciones de conceptos asociados a la guia clinica.

IV. ASEGURAMIENTO DE CALIDAD DE TERMINOLOGIAS Y
ONTOLOGIAS

A. Evaluacion de calidad de ontologias

OQuaRE* [5] es un framework para la evaluacién de
ontologias basado en la norma ISO/IEC 25000:2005 para la
definicién de requisitos y evaluacion de la calidad de productos
software, también conocida como SQuaRE [1]. OQuaRE real-
iza la evaluacion de la calidad de ontologias con tres niveles de
granularidad: caracteristicas, subcaracteristicas y métricas de
calidad. Actualmente el modelo de calidad de OQuaRE incluye
8 caracteristicas, 29 subcaracteristicas y 19 métricas. Cada
caracteristica tiene un conjunto de subcaracteristicas asociadas
que, a su vez, tienen asociadas un conjunto de métricas. Toda
la informacion sobre el modelo de calidad estd disponible en
el sitio web de informacién sobre OQuaRE?.

Las métricas de OQuaRE tienen una funcién f(z) cuyo
dominio es una ontologia, pero el rango de cada métrica puede

“http://sele.inf.um.es/oquare
Shttp://miuras.inf.um.es/oquarewiki
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Fig. 3. Flujo de transformacién de datos

variar. Tener una vision global de la evaluacién de una on-
tologia requiere combinar los resultados de todas las métricas.
Es por ello que OQuaRE define dos tipos de funciones de
escalado de métricas, que permiten abstraer al método de los
distintos rangos de cada métrica:

« Estatica, basada en recomendaciones y buenas practicas.
n(f(x)) estd predefinida y estd basada en intervalos
fijos continuos que particionan el rango de f(x) en k
categorias.

« Dinamica, que usa datos experimentales como referencia.
n(f(z)) aplica el método de clustering k-means para
particionar el rango de f(x) en k intervalos continuos
no prefijados que contienen todas las observaciones in-
cluidas en los datos experimentales. Para maximizar la
compactacién de las ontologias de cada categoria, min-

imizando la varianza intra-cluster, y para maximizar la
separacion entre las categorias, maximizando la varianza
inter-cluster en cada iteracion se recalculan los nuevos k
centroides y la asignacién de cluster se realiza asociando
cada Ry, al centroide mds cercano. El algoritmo de
clustering requiere la informacién de si los valores altos
de f(x) se corresponden con las categorias mds altas del
factor. Esto se debe a que valores altos de una métrica no
tienen por qué representar siempre una buena propiedad
de una ontologia.

Ademis, cabe mencionar que la versién actual de OQuaRE
usa k = b5 para todas las métricas. La escala estdtica
de OQuaRE ha sido aplicada para analizar ontologias [3],
mientras que la dindmica ha sido empleada para estudiar la
evolucion de ontologias. Para ello se han usado como datos
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experimentales los valores de las métricas para cada version
de la ontologia procesada [6], [17]. El conjunto de datos
experimentales también puede estar compuesto por una version
de cada ontologia, sirviendo entonces para medir similitudes
y diferencias entre ellas.

B. Enriquecimiento de ontologias

OntoEnrich ® es un método para el enriquecimiento de
ontologias biomédicas basada en el andlisis 1éxico de sus
etiquetas [16], ya que las ontologias son ricas en contenido
Iéxico para humanos, el cual no se pone siempre a disposicion
de las mdaquinas en forma de axiomas légicos. Por tanto,
el objetivo principal de OntoEnrich es explotar la seméntica
oculta de las ontologias [25]. OntoEnrich se basa en el
concepto de regularidad Iéxica (RL), que se define como
un conjunto de tokens consecutivos repetidos en diferentes
etiquetas de la ontologia. Cabe mencionar que la entrada
habitual a OntoEnrich es una ontologia en formato OWL, si
bien en distintos casos de uso la herramienta que implementa
la metodologia ha sido adaptada para aceptar otros tipos de
entradas, como ficheros de texto donde cada linea incluya cada
etiqueta a analizar. La figura 5 muestra las principales etapas
de la metodologia:

o Procesamiento de la ontologia y calculo de regulari-
dades léxicas. En primer lugar permite obtener el con-
junto completo de regularidades 1éxicas (RL) utilizando
como pardmetro de entrada un threshold minimo que
permite podar las busquedas. También se establecen rela-
ciones super-sub entre regularidades léxicas. Se realiza
también una descripciéon cuantitativa de cada RL. Se
buscan alineamientos a partir de las RD en la propia
ontologia o en otras externas para promover la reuti-
lizacién de conceptos entre la comunidad biomédica, y
estos algoritmos buscan clases que contengan la RL o
cuya etiqueta coincida con la RL [21].

o Calculo de métricas avanzadas. En esta etapa se cal-
culan métricas avanzadas que relacionan las RL con
diferentes aspectos semdnticos de la ontologia, como
localizaciéon o modularidad de las RL y los productos

Shttp://sele.inf.um.es/ontoenrich
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cruzados, que informa sobre la potencialidad de enriquec-
imiento de una RL.

« Filtrado de regularidades. OntoEnrich permite utilizar
las métricas para definir filtros que reducen el conjunto de
RL a aquellas que cumplen ciertas propiedades. Se podria
filtrar a aquellas RL que poseyeran determinado valor de
modularidad, localizacién, etc. También se pueden filtrar
las subregularidades para quedarnos con las regularidades
mas largas, ya que esto quiere decir que son mas es-
pecificas.

o Extraccion de relaciones y axiomas. En este paso se
permite la definicion de patrones axiomaticos a partir
de las RL anteriores. El método es capaz de crear au-
tomdaticamente patrones a partir de relaciones de subclase.
Como resultado de la ejecucién de dichos patrones se
obtendria la ontologia enriquecida.

C. Aplicaciones basadas en OQuaRE y OntoEnrich

Los métodos OQuaRE y OntoEnrich se han aplicado
para analizar las ontologias de repositorios de ontologias
biomédicas como OBO Foundry y BioPortal con el objeto
de caracterizar dichas ontologias desde el punto de vista de
optimalidad para su uso en escenarios de interoperabilidad.
Los aspectos especificos que han contribuido a estudiar han
sido:

o Evaluacién de ontologias [4], [6], [17].

o Evaluacion de la aplicacién de principios de disefio de
ontologias, como delineacién de contenido, riqueza de
relaciones y nombrado sistematico [20], [21].

o Andlisis de reutilizacién de axiomas y axiomas ocultos
en ontologias [18].

« Enriquecimiento de la Gene Ontology [23].

o Deteccién de axiomas potencialmente erréneos y de-
teccion de posibles axiomas en SNOMED CT [19], [26].

V. PROXIMOS OBJETIVOS

En estas lineas de investigacion pretendemos aplicar a corto
plazo técnicas de inteligencia artificial para los siguientes
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objetivos:

Desarrollar el concepto de Learning Health Systems
incluyendo técnicas de machine learning dentro de los
flujos de procesamiento de datos interoperables.
Analizar ontologias a partir de conjuntos de datos de
HCE.

Extraccién de moédulos de ontologias para el enriquec-
imiento de gufas clinicas computerizadas y de otras
ontologias.

Aprendizaje del valor 6ptimo de k para cada métrica em-
pleada en OQuaRE en la funcién de escalado dindmica.
Clasificacién y analizar tipos y grupos de ontologias a
partir de los valores de sus métricas.

Identificacién de relaciones entre métricas de las on-
tologfas y principios de disefo.

Aprendizaje automdtico de patrones axiomaticos a partir
de regularidades léxicas.
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