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CAPITULO 1

INTRODUCCION

1.1. Antecedentes

La historia clinica electrénica (HCE) es el conjunto de documentos en formato electrénico
que contiene los datos, valoraciones e informaciones de cualquier indole, sobre la situacién
y la evolucioén clinica de un paciente a lo largo del proceso asistencial. La implantacién de
los sistemas de HCE en las instituciones sanitarias es cada vez mayor, lo que abre nuevas
oportunidades relacionadas con la explotacion de la informacion clinica presente en dichos
sistemas.

Desgraciadamente, en la actualidad es muy frecuente que en las instituciones sanitarias la
informacién clinica esté fragmentada en diversos sistemas independientes no interoperables
entre si. Esta situacion dificulta el acceso completo a la informacién de un paciente desde un
unico sistema o institucidn, ocasionando eventualmente una atencién médica inadecuada.

La interoperabilidad de los sistemas de salud se define como la habilidad de los sistemas
para intercambiar y entender la informacién relacionada con la salud de los pacientes [121].
La necesidad de interoperabilidad entre los diversos sistemas de HCE, como soporte a la con-
tinuidad asistencial, estd plenamente establecida desde hace ya bastante tiempo y la aplicacién
de estandares se ha perfilado como la principal estrategia para conseguirla.

En las ultimas dos décadas varias investigaciones financiadas por la Unién Europea han
tratado el tema de la interoperabilidad de la HCE [30, 29, 121]. El estudio EHR IMPACT
[29] ha analizado en profundidad el impacto socio-econémico de una HCE interoperable.
El informe SemanticHEALTH [121] ha definido una hoja de ruta con recomendaciones y

acciones encaminadas a lograr la interoperabilidad semantica de la HCE, entre las que se
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incluyen: el uso de una arquitectura de informacién para la HCE basada en un modelo dual; la
creacion y el uso compartido de repositorios de modelos de datos clinicos consensuados por
expertos (concretamente, se recomienda usar los llamados arquetipos clinicos); y finalmente
el uso consistente de terminologias clinicas dentro de la HCE, principalmente mediante la
creacion de enlaces entre items de informacidn clinica, presentes en los registros y modelos
de datos de la HCE, con conceptos estandar de las terminologias.

Varias organizaciones (entre ellas el Comité Europeo de Normalizacién [102] y la Fun-
dacién openEHR [98]) han estado trabajando en los dltimos afios en el disefio de una arqui-
tectura de informacién rigurosa y estable, basada en un modelo dual, para la comunicacién
e intercambio de la HCE. Esta arquitectura ha quedado reflejada en la norma ISO EN 13606
[38, 39], tnico estdndar completo sobre interoperabilidad de HCE a nivel internacional. La
arquitectura de modelo dual propuesta en esta norma organiza la HCE en dos niveles concep-
tuales: el modelo de referencia y de arquetipos. El modelo de referencia detalla el conjunto de
entidades que forman los bloques de construccién genéricos de la HCE. Los arquetipos son
modelos clinicos de conocimiento definidos para capturar de forma ordenada y sistemadtica
la informacién de pacientes en escenarios clinicos determinados (p.e. el informe de alta o la
medicién de la presién sanguinea de un paciente). Los distintos escenarios clinicos son mo-
delados con los arquetipos mediante las entidades basicas, los atributos, y la estructura 16gica
del modelo de referencia.

La caracteristica mds destacada de la arquitectura de modelo dual es la separacién entre
la informacién (implementada en el modelo de referencia) y el conocimiento (definido en
los arquetipos por expertos clinicos) que maneja un sistema de HCE. El uso de un modelo
de referencia comiin en los sistemas de informacién de distintas instituciones posibilita el
intercambio de un extracto de HCE sin necesidad de acuerdo previo del contenido clinico.
Mientras que el uso de arquetipos, como especificaciones de modelos de datos clinicos, fa-
cilita la captura y el intercambio de informacién de forma sistemdtica en escenarios clinicos
determinados, favoreciendo la interoperabilidad.

En la dltima década, importantes instituciones (entre ellas NEHTA [103], NHS [104],
Centre for eHealth de Suecia [101] y la fundacién openEHR [98]) han estado desarrollando
arquetipos openEHR para modelar formalmente contenido clinico. Paralelamente, han surgido
repositorios para dar soporte a la creacién, revision y gestion de los arquetipos [92, 90]. Un

repositorio puede ser visto como una libreria de arquetipos con funcionalidades avanzadas
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(busqueda, autoria, etc.) que facilita la colaboracién de expertos del dominio clinico en el
desarrollo de arquetipos.

Por otra parte, la informdtica médica ha estado trabajando intensamente en la definicién
y actualizacién de terminologias clinicas. Estas pueden definirse como listas de términos em-
pleados en el dmbito médico. Normalmente, tienen algunas caracteristicas ontolégicas para
describir formalmente los términos y sus relaciones. Las terminologias clinicas han surgido
para ser usadas por los sistemas de informacion para capturar, procesar y transferir los datos
clinicos de una forma consistente y estandarizada. Las terminologias ademads son claves en
varios escenarios: en la integracién de diversos sistemas de informacién, en la conexién de
la HCE con los entornos de soporte a la decision y en la reutilizacién de la informacién cli-
nica (generada durante el proceso asistencial de los pacientes) para otros fines, como puede
ser la investigacion, la gestién hospitalaria o la evaluacién de la calidad. En la actualidad,
SNOMED-CT es la terminologia mas completa para codificar todos los aspectos de la HCE
[100].

Actualmente existe un importante consenso en que la integracion de las terminologias
clinicas en la HCE, y mds concretamente en los modelos de datos clinicos estructurados (ta-
les como los arquetipos), es un paso clave en el camino hacia la interoperabilidad seméntica
[29, 121]. La Fundacién openEHR [98], surgida para desarrollar especificaciones abiertas en
sistemas de HCE, es una de las organizaciones mas comprometidas con el proceso de inte-
gracién de terminologias y modelos clinicos. Las especificaciones openEHR han incorporado
una funcionalidad para que los items de informacién incluidos en sus modelos clinicos (i.e.
los arquetipos openEHR) sean definidos por los expertos con términos del lenguaje natural y

puedan también ser enlazados a conceptos de terminologias clinicas externas.

1.2. Problemas y retos en la gestion y en la interoperabilidad
semdntica de la HCE

A pesar del creciente interés que se ha experimentado en la definicién de terminologias
clinicas y en el modelado formal de contenido clinico, todavia existen varias cuestiones que
dificultan la gestioén eficiente y la interoperabilidad semdntica de la HCE, entre ellas desta-
camos las siguientes: (1) gran parte de la informacién clinica de la HCE todavia se define y
recopila en lenguaje natural sin enlazar con las terminologias clinicas estandar, (2) las insti-

tuciones encargadas del modelado de arquetipos clinicos (llamados a ser elementos claves en
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la HCE en un futuro pr6ximo) no han seguido un proceso riguroso que asegure la calidad de
los mismos, por lo que los actuales repositorios pueden contener arquetipos con estructuras
no validadas o con contenidos clinicos solapados; y, finalmente, (3) los repositorios de arque-
tipos no cuentan con sistemas avanzados de busqueda para facilitar el acceso y reuso de los

arquetipos clinicos.

1.2.1. Ausencia de enlaces entre datos clinicos y terminologias es-
tandar

En la actualidad, gran parte de la informacién clinica registrada en la HCE est4 definida en
lenguaje natural, y no presenta enlaces con conceptos de SNOMED-CT ni con otras termino-
logias clinicas estandar. Una mayor presencia de enlaces terminolégicos en la HCE permitiria
capturar la informacioén clinica de una forma consistente y estandarizada, facilitando el inter-
cambio, la gestidn y el acceso eficiente a dicha informacién.

La creacién de los enlaces terminoldgicos (también llamados mappings o bindings) impli-
ca localizar en SNOMED-CT (o en cualquier otra terminologia clinica) los conceptos equi-
valentes a los términos clinicos definidos en la HCE. En teorfa, cabe pensar que la tarea de
enlazado deberia ser realizada por expertos (idealmente, por profesionales médicos con expe-
riencia en SNOMED-CT) asistidos por herramientas (Ilamadas frecuentemente navegadores)
para visualizar y acceder al contenido de SNOMED-CT. Sin embargo, en la practica esta me-
todologia ‘semi-manual’ (en la que gran parte del trabajo y la responsabilidad del proceso de
mapping lo tienen los expertos y no las herramientas) no ha resultado ser operativa. R. Qamar,
en su trabajo [105], expone que se han realizado varios intentos de mapping o enlazado con
esta metodologia, y se ha comprobado que el proceso es muy costoso, ya que exige mucho
tiempo a personal altamente cualificado, originando ademads enlaces imperfectos e incomple-
tos.

Hay que destacar que existen varias cuestiones que dificultan especialmente la bisqueda
de conceptos en SNOMED-CT y por ende los procesos de enlazado o mapping con esta termi-
nologia. En primer lugar, el gran tamafio y granularidad de esta terminologia. SNOMED-CT
contiene mds de 300.000 conceptos, siendo en la actualidad la terminologia clinica de mayor
tamafio. En segundo lugar, una inmensa mayoria de los profesionales médicos no estan lo su-
ficientemente familiarizados con la terminologia SNOMED-CT para llevar a cabo busquedas

efectivas de conceptos en ella. En tercer lugar, SNOMED-CT se actualiza semestralmente. En
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cada actualizacién surgen y desaparecen conceptos, por lo que los enlaces existentes pueden

quedar desactualizados y necesitan ser revisados.

Limitaciones de los navegadores actuales de SNOMED-CT

Ademés de las anteriores cuestiones, hay otro aspecto clave que merece especial atencién
que estd dificultando la creacién de enlaces terminoldgicos: las funcionalidades de buisqueda
de los navegadores actuales (usados por los expertos para acceder a SNOMED-CT) [33, 60,
58, 93] son en la actualidad bastante bésicas y no estan lo suficientemente maduras para llevar
a cabo busquedas eficientes en una terminologia del tamafio de SNOMED-CT [107, 70, 108].
A continuacidn, se detallan varias limitaciones que presentan los navegadores actuales.

Los sistemas de bisqueda de los navegadores actuales usan esencialmente técnicas cla-
sicas de similitud de cadenas de texto con el objetivo de localizar un conjunto de conceptos
similares 1éxicamente al término de busqueda. Dichos sistemas han sido desarrollados para
hacer una primera criba o seleccién (frecuentemente de decenas o cientos de conceptos) da-
do un término de bisqueda, mis que para obtener un s6lo concepto exacto final. Por tanto,
todavia es necesaria una alta implicacién de los expertos para seleccionar los conceptos mas
precisos.

Los navegadores actuales apenas han incluido técnicas de normalizacién 1éxica para com-
batir las pequefias diferencias 1éxicas (frecuentes en el lenguaje natural) que evitan, en no
pocas ocasiones, la deteccién del concepto correcto. Los navegadores tampoco han incorpo-
rado técnicas de expansion de consultas. La expansion de consultas es una técnica que ha
sido ampliamente estudiada y usada en las disciplinas del Procesamiento del Lenguaje Natu-
ral y la Recuperacion de la Informacion. Estas técnicas permiten reformular y expandir los
términos de busqueda con términos alternativos con significados similares. El uso de sindni-
mos, procedentes de recursos lingiiisticos, es una de las metodologias mds habituales para la
generacién de los términos alternativos. Hay que considerar que normalmente miltiples tér-
minos pueden hacer referencia a un mismo concepto médico y que la sinonimia definida en
SNOMED-CT todavia no es, en absoluto, completa. Por tanto, la aplicacién de estas técnicas
podria incrementar notablemente el rendimiento de las bisquedas en SNOMED-CT.

Los navegadores no han usado en ningtin momento las relaciones semanticas de SNOMED-
CT durante la biisqueda de conceptos relevantes; estos consideran la terminologia SNOMED-
CT como una enorme lista de conceptos no conectados. SNOMED-CT cuenta con una rica

red de relaciones semdnticas creada para definir 16gicamente el significado de los conceptos.
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En nuestra opinién las funcionalidades de busqueda de los navegadores deberian usar las re-
laciones semadnticas, junto con sus descripciones textuales de los conceptos, para disponer de

mads informacion sobre el significado de los conceptos.

Estado actual de los enlaces terminolégicos en los arquetipos clinicos

Un informe elaborado por el instituto EuroRec para evaluar el estado actual de los arque-
tipos ha reconocido que los enlaces entre los items/términos de los arquetipos y los conceptos
terminolégicos todavia son muy escasos y ha destacado la necesidad de aumentar dichos
enlaces en los proximos afios [63]. Esta situacién, junto con las limitaciones actuales de los
navegadores de SNOMED-CT para realizar biisquedas eficientes, ha motivado la reciente apa-
ricién de una linea de investigacién dedicada al desarrollo de herramientas para automatizar
el mapping entre arquetipos clinicos y SNOMED-CT [135, 105].

El sistema MoST [105] es una de las metodologias mds avanzadas que ha surgido para
enlazar de forma semi-automatica los términos clinicos de los arquetipos openEHR a con-
ceptos de SNOMED-CT. MoST incorpora dos etapas: un proceso automdtico de bisqueda
de conceptos candidatos y un proceso manual de seleccion de los mappings finales realizado
por expertos clinicos. La evaluacién de MoST, realizada con mds de 100 términos clinicos
de 4 arquetipos openEHR, obtuvo una media de 5.5 conceptos candidatos por término. La
eleccién final del concepto correcto, realizada por un grupo de expertos, determiné que apro-
ximadamente el 70% de las veces el c6digo correcto estd entre los conceptos candidatos
sugeridos por la herramienta. Estos resultados demuestran que todavia queda bastante camino
para automatizar los procesos de mapping con SNOMED-CT. Estos todavia demandan una
alta participacion de expertos para desambiguar y seleccionar los conceptos mas precisos.

El sistema MoST y otras herramientas orientadas a enlazar arquetipos con SNOMED-CT
han mejorado en algunos aspectos a los navegadores actuales de SNOMED-CT, incluyendo
algunas técnicas lingiiisticas adicionales y de normalizacién 1éxica. Sin embargo, todavia pre-
sentan ciertas limitaciones en comun con los navegadores, tales como la falta de técnicas de
expansion de consultas y de uso de las relaciones semanticas de SNOMED-CT. Ademads, en
nuestra opinion estas herramientas no han explotado lo suficiente la estructura de los arque-
tipos para extraer contexto de sus términos; practicamente han considerado cada término del
arquetipo de forma aislada. Las herramientas podrian considerar varias cuestiones sobre el
contexto de los términos que deben ser mapeados a SNOMED-CT: el tipo de arquetipo donde

estd ubicado el término buscado (p.e. considerar si es un arquetipo para registrar observacio-
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nes o es un arquetipo para indicar procedimientos o acciones futuras), la ubicacién del término
en el arquetipo y los términos vecinos dentro del mismo. Esta informacién de contexto sobre
los términos podria ser aprovechada por las herramientas para obtener mappings mas precisos

y para desambiguar cuando haya varios conceptos candidatos.

1.2.2. Falta de procesos formales para modelar arquetipos y de crite-
rios de calidad

En la actualidad, otra problemadtica que presentan los arquetipos actuales, es que las insti-
tuciones encargadas de su desarrollo no han seguido un proceso riguroso que asegure la cali-
dad de los mismos [63]. Sin embargo, para que los arquetipos sean adoptados ampliamente en
los sistemas de informacién sanitarios deben tener una calidad contrastada. Recientemente, se
han empezado a estudiar criterios para evaluar la calidad de los arquetipos, asi por ejemplo,
el informe elaborado por el instituto EuroRec ha destacado la necesidad de métodos formales
para la validacién de la estructura y el contenido de los arquetipos y ha recomendado reducir
los solapamientos existentes entre los arquetipos de los repositorios [64].

1.2.3. Ausencia de sistemas avanzados para gestionar y buscar infor-
macion en los repositorios de arquetipos

Varios estudios han destacado que las funcionalidades existentes para gestionar y buscar
contenido clinico en los repositorios de arquetipos son insuficientes [119, 18]. Los repositorios
actuales, dado un término de buisqueda, se limitan a buscar equiparaciones exactas de dicho
término en las definiciones de los items de los arquetipos. La falta de sistemas avanzados
de busqueda dificulta la tarea de localizar arquetipos relevantes para entornos o aplicacio-
nes concretas, obstaculiza la conversion de modelos propietarios (presentes atin en muchas
instituciones sanitarias) a modelos basados en arquetipos y tiene un impacto negativo en la
reutilizacién de los arquetipos; y hay que considerar que el uso compartido de un mismo
conjunto de arquetipos entre distintas instituciones ha sido establecido como una de las me-
didas necesarias para lograr la interoperabilidad [121]. Los mismos estudios han destacado
la necesidad de sistemas de biisqueda mds avanzados en los repositorios, capaces de locali-
zar contenido clinico en los arquetipos de forma mas automatizada y eficiente [119, 18]. En

nuestro opinién, estos sistemas no deberian depender s6lo de la coincidencia 1éxica de los
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términos, sino que deberian apoyarse también en los conceptos, en la sinonimia y en las re-
laciones semanticas definidas en las terminologias clinicas, especialmente en SNOMED-CT,

para optimizar y enriquecer las busquedas.

1.3. Objetivos

1.3.1. Objetivos generales

Las terminologias clinicas han surgido para capturar la informacién clinica de forma con-
sistente y estandarizada, favoreciendo con ello la gestion eficiente de dicha informacién, la
interoperabilidad semdntica entre diferentes instituciones sanitarias, y en dltima instancia la
calidad asistencial de los pacientes. Sin embargo, en la actualidad la informacién clinica de la
HCE estd mayoritariamente definida en lenguaje natural y apenas estd enlazada con concep-
tos terminoldgicos, por 1o que no se estd aprovechando todo el potencial de las terminologias.
Los objetivos generales de esta tesis son: aportar metodologias automaticas para facilitar el
enlazado de datos clinicos con terminologias estandar del ambito clinico y mejorar la bus-

queda y el acceso a conjuntos de datos clinicos explotando la semdntica de las terminologias.

1.3.2. Obijetivos especificos

El objetivo general puede desglosarse en varios objetivos especificos:

— Disefiar y desarrollar un método de busqueda automatico en SNOMED-CT, centrado en
localizar conceptos relevantes dada una frase o término clinico de bisqueda, sin ningtin
tipo de contexto adicional. Este método tiene el propdsito de mejorar el rendimiento de
las busquedas (en términos de precisidon y automatizacién) respecto a los sistemas de

bisqueda implementados en los navegadores actuales de SNOMED-CT.

— Reducir al médximo la participacién de los expertos en los procesos de mapping y codi-
ficacion con SNOMED-CT. En la actualidad, existen varias propuestas y herramientas
que ayudan a los expertos en estos procesos. Sin embargo, muchas de estas no han con-
seguido automatizar demasiado el proceso ya que s6lo incluyen técnicas elementales de

similitud de cadenas de texto para detectar equiparaciones en SNOMED-CT.

— Disefiar y desarrollar una metodologia automadtica para enlazar informacién textual de

modelos clinicos estructurados (concretamente arquetipos openEHR) con conceptos de
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la terminologia SNOMED-CT. El método debe considerar y aprovechar las caracteris-
ticas y la estructura de los modelos para extraer informacién de contexto y mejorar asi
el enlazado con SNOMED-CT.

— Mejorar la gestién y el manejo de los repositorios de arquetipos mediante el uso de los
conceptos y las relaciones semanticas de la terminologia SNOMED-CT. Especialmente,
se pretende optimizar y enriquecer las bisquedas en los repositorios para favorecer la
(re)utilizacién de los arquetipos y la deteccion de solapamientos en el contenido clinico
de estos.

1.4. Estructura de la memoria

Capitulo 2: Estado del arte

Este capitulo presenta el contexto en el que se sitia el trabajo de investigacién. En pri-
mer lugar, se introduce el concepto de Historia Clinica Electrénica, junto con los estdndares
y roles implicados en promover su interoperabilidad. A continuacién, se describen detalla-
damente los arquetipos openEHR y la terminologia SNOMED-CT, elegidos para la investi-
gacion. Posteriormente, se hace una revision literaria de los principales trabajos relacionados
a la codificacion de datos clinicos con SNOMED-CT. Finalmente, se exponen las principa-
les técnicas existentes para encontrar automaticamente correspondencias entre conceptos, asi

como los principales trabajos de segmentacion ontolégica centrados en SNOMED-CT.

El nicleo del trabajo de investigacién es descrito en los capitulos 3,4,5 y 6. El capitulo
3 recopila e introduce de forma general el conjunto de métodos propuestos en la tesis doc-
toral para la busqueda de conceptos en la terminologia SNOMED-CT. Los capitulos 4,5 y
6, con una estructura similar al de un articulo de investigacidn, presentan tres aplicaciones
concretas en las que fundamentalmente se usan los métodos propuestos en el capitulo 3 para
enlazar automaticamente términos clinicos procedentes de diferentes fuentes a la terminolo-
gia SNOMED-CT. Estos capitulos muestran el modo en que los métodos fueron combinados
y ajustados apropiadamente para optimizar los resultados de las bisquedas en SNOMED-CT
en cada una de las aplicaciones consideradas. Ademds, a lo largo de estos capitulos también
se presentan varios servicios que explotan la semantica de las terminologias para mejorar la
biisqueda y el acceso a conjuntos extensos de datos clinicos. A continuacion, se comenta mas

en detalle el contenido de cada uno de estos capitulos.
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Capitulo 3: Métodos de busqueda semantica en SNOMED-CT

Este capitulo recopila el conjunto de técnicas propuestas en esta tesis doctoral para la bs-
queda de conceptos en la terminologia SNOMED-CT. Muchas de las técnicas presentadas en
este capitulo son (re)usadas en las distintas herramientas de mapping descritas en los capitu-
los 4,5 y 6. El capitulo 3 puede verse como un catdlogo de técnicas de bisqueda orientadas
a SNOMED-CT, el cual puede ser de utilidad, como fuente de consulta, para el desarrollo de
futuras herramientas de mapping centradas en SNOMED-CT e incluso en otras terminologfas

clinicas con similares caracteristicas.

Capitulo 4: Mapping de términos clinicos a SNOMED-CT

Este capitulo presenta una herramienta de bisqueda centrada en localizar conceptos re-
levantes de SNOMED-CT dado un término de bisqueda del que no se dispone de ningtin
contexto. El capitulo incluye una evaluacién en la que se compara el rendimiento de la he-
rramienta con las funcionalidades de busqueda de dos de los navegadores mas populares de
SNOMED-CT.

Capitulo 5: Mapping entre arquetipos OpenEHR y SNOMED-CT

Este capitulo realiza un andlisis de los arquetipos clinicos presentes en repositorios pu-
blicos para examinar como organizan la informacién clinica. Describe un método para enla-
zar automdticamente la informacidn clinica de los arquetipos a conceptos de la terminologia
SNOMED-CT. El capitulo ademas realiza una evaluacion del método e incluye una extensa

discusién sobre las dificultades detectadas durante el mapping.

Capitulo 6: Gestion de arquetipos dirigida por subontologias de SNOMED-CT

Este capitulo presenta una aproximacién encaminada a afiadir funcionalidades semdnticas
a los repositorios de arquetipos. El capitulo en primer lugar describe una metodologia para
anotar semanticamente los arquetipos mediante segmentos de SNOMED-CT. Posteriormen-
te, se presentan dos servicios que demuestran las ventajas de la anotacién semdéntica de los
arquetipos mediante segmentos SNOMED-CT. El primer servicio estd orientado a identificar
relaciones y solapes entre arquetipos, mientras que el segundo gestiona busquedas semanti-
cas de conceptos clinicos en los arquetipos. Finalmente, el capitulo incluye una evaluacién
del servicio de busqueda semdntica en la que se hace una comparativa con los buscadores

presentes en los actuales repositorios de arquetipos.
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Capitulo 7: Conclusiones y trabajo futuro

En el dltimo capitulo se presentan las principales contribuciones y conclusiones de la tesis

y se proponen posibles lineas de trabajo futuro.

1.5. Publicaciones

A continuacién se muestra la lista de articulos publicados durante el transcurso de esta

tesis doctoral:

Publicaciones en revistas JCR
— Jose L. Allones, Diego Martinez, Marfa J. Taboada. “Automated mapping of clinical
terms into SNOMED-CT. An application to codify procedures in pathology”. Journal of
medical systems, Vol:38, DOI: 10.1007/s10916-014-0134-x (disponible online), 2014.

— Jose L. Allones, Maria J. Taboada, Diego Martinez, Raimundo Lozano y Maria J. So-
brido. “SNOMED CT module-driven clinical archetype management”. Journal of bio-
medical informatics 46, no. 3: 388-400, 2013.

— Maria Meizoso, Jose L. Allones, Diego Martinez y Maria J. Taboada. ““Semantic simila-
rity-based alignment between clinical archetypes and SNOMED CT: an application to

observations”. International journal of medical informatics 81, no. 8: 566-578, 2012.

Publicaciones en congresos
— Jose L. Allones, David Penas, Maria J. Taboada, Diego Martinez y Serafin Tellado.
“A study of semantic proximity between archetype terms based on SNOMED CT rela-
tionships”. En Joint Workshop on Process-oriented Information Systems in Healthcare
(ProHealth’12) and Knowledge Representation for Health Care (KRH4C’2012), Ta-
Ilinn, Estonia. Disponible en Process Support and Knowledge Representation in Health
Care, pags. 98-112. Springer Berlin Heidelberg, 2013.

— Jose L. Allones, Maria Meizoso, Maria J. Taboada, Diego Martinez y Serafin Tellado.
“Combining lexical and structure-based methods to align clinical archetypes to SNO-
MED CT”. En 16th International Conference on Knowledge-Based and Intelligent In-
formation & Engineering Systems. Disponible en Advances in Smart Systems Research,
Workshop Papers from KES Conferences, Vol. 2 No. 1, pags. 27-32. Future Technology
Publications, 2012.


http://link.springer.com/article/10.1007%2Fs10916-014-0134-x
http://link.springer.com/article/10.1007%2Fs10916-014-0134-x
http://link.springer.com/article/10.1007%2Fs10916-014-0134-x
http://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S1532046413000051
http://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S1386505612000391
http://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S1386505612000391
http://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S1386505612000391
http://www.usc.es/keam/~mariataboada/personal/download/paper_proHealth.pdf
http://www.usc.es/keam/~mariataboada/personal/download/paper_proHealth.pdf
http://nimbusvault.net/publications/koala/assr/40.html
http://nimbusvault.net/publications/koala/assr/40.html
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— Jose L. Allones, Maria J. Taboada, Maria Meizoso, Diego Martinez y Serafin Tellado.
“Combining mapping methods to align clinical archetypes to SNOMED CT”. En 10th
Terminology and Knowledge Engineering Conference (TKE 2012). Madrid, Espafia,
2012.

— Maria Meizoso, Jose L. Allones, Maria J. Taboada, Diego Martinez y Serafin Tella-
do. “Automated mapping of observation archetypes to SNOMED CT concepts”. En 4¢h
international conference on Interplay between natural and artificial computation. Dis-
ponible en Foundations on Natural and Artificial Computation, pags. 550-561. Springer
Berlin Heidelberg, 2011.


http://oeg-lia3.dia.fi.upm.es/c/document_library/get_file?uuid=30dd864e-5142-4fb4-8492-b4f404f4ce18&groupId=10157
http://link.springer.com/chapter/10.1007%2F978-3-642-21344-1_57

CAPITULO 2

ESTADO DEL ARTE

2.1. Interoperabilidad de la Historia Clinica Electrénica

La historia clinica electrénica (HCE) es el conjunto de documentos en formato electrénico
que contiene los datos, valoraciones e informaciones de cualquier indole, sobre la situacién y
la evolucion clinica de un paciente a lo largo del proceso asistencial. La progresiva adopcioén
de la HCE provocara un impacto beneficioso en muchas areas médicas como son: la calidad
de la atencidn al paciente, la investigacion clinica o la investigacion en salud publica [121].

En las dltimas dos décadas varios proyectos de investigacion [11, 49] han ido perfilando
los requisitos necesarios para el desarrollo de la HCE. Estos requisitos han sido aprobados por
ISO! en la especificacion técnica ISO 18308 en el afio 2011 [36]. Los requisitos estan formu-
lados para garantizar que el sistema de HCE sea clinicamente valido y fiable, sea éticamente
adecuado, cumpla con los requisitos legales vigentes, apoye las buenas pricticas clinicas y
facilite el andlisis de datos para una multitud de propdsitos.

La interoperabilidad de los sistemas de informacién de la salud se define como la habili-
dad de los sistemas para intercambiar y entender el conocimiento y la informacién relacionada
con la salud de los pacientes sin que los usuarios necesiten conocer las caracteristicas parti-
culares de dichos sistemas [121]. La necesidad de interoperabilidad en los sistemas de salud
como base de la continuidad asistencial estd plenamente establecida desde hace ya bastante
tiempo y la estandarizacion se ha situado como la estrategia mds destacada para conseguirla

[89]. A medida que se ha profundizado en la aplicacién de la interoperabilidad en el 4&mbito

!International Organization for Standardization. www . iso.org/
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de la salud, se ha ido descubriendo que es necesario establecer vinculos o relaciones entre las
organizaciones a distintos niveles. En consecuencia, también han surgido diferentes tipos de
interoperabilidad para abordar cada uno de estos niveles; estas son la interoperabilidad técni-
ca, sintdctica, semdntica y organizativa [89]. A continuacién, se describen las caracteristicas
de cada uno de los tipos de interoperabilidad y se citan algunas normas y estdndares que han

surgido para dar soporte a dichos tipos.

— Interoperabilidad técnica: es la base en la que se sustenta la conexidn entre sistemas. La
interoperabilidad técnica define los interfaces, tanto fisicos como l6gicos, como pueden
ser los protocolos de comunicacién y el formato técnico de los datos, que permiten que
los sistemas puedan intercambiar informacién. La interoperabilidad técnica se encuen-
tra muy avanzada, ya que no es exclusiva del escenario sanitario y su desarrollo ha sido
necesario en otros ambitos.

Algunas de las normas que dan soporte a la interoperabilidad técnica son: XML para
describir el formato de los ficheros, SOA para desplegar servicios y TCP/IP para el

protocolo de comunicaciones.

— Interoperabilidad sintdctica: permite la transferencia de mensajes y documentos entre
sistemas. Define los tipos de datos y la estructura y el formato de los mensajes y do-
cumentos intercambiados y permite que los sistemas de informacién puedan interpretar
correctamente los datos recibidos aunque no puedan entender completamente el conte-
nido. Los sistemas que Unicamente implementan este tipo de interoperabilidad actian
como mensajeros sin intervenir en el contenido del mensaje y sin poder responder de-
pendiendo del mismo. Las especificaciones para tipos de datos de la ISO 21090 [37] o
los modelos de referencia de HL7 V3 [26], de ISO 13606-1 [38] o de openEHR [128]
son ejemplos de normas que podrian usarse para lograr la interoperabilidad sintactica.

— Interoperabilidad semdntica: se consigue cuando la informacidn circula entre distintos
sistemas sin que el significado original de dicha informacién se vea alterado y cada
uno de los sistemas entiende por si mismo lo que el otro le envia y puede actuar en

consecuencia de forma automatica.

En el contexto actual, donde se busca la continuidad asistencial, la interoperabilidad
semadntica tiene el objetivo de que la informacién dispersa de un paciente, generada en

distintas fuentes y momentos, pueda ser agregada y compartida y esté a disposicién
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de los profesionales alli donde se necesite o pueda ser utilizada facilmente en usos

secundarios como la salud publica o la investigacion.

En los tdltimos afios se ha estado trabajando principalmente en dos dmbitos para lograr

la interoperabilidad semantica [89]:

e Se han estado desarrollado terminologias clinicas, como SNOMED-CT o LOINC?,

para expresar y codificar la informacién clinica mediante un vocabulario comun.

e Se han creado modelos clinicos para formalizar y compartir la informacién que se
debe recoger para cada concepto clinico (qué debe contener un informe de alta o
el indice de Barthel, etc.). Ejemplos de estos modelos son los arquetipos definidos
en la ISO 13606-2 [39] y en la especificacion de openEHR [127].

— Interoperabilidad organizativa: se consigue cuando las organizaciones comparten un
contexto comun en sus procedimientos y flujos de trabajo. En este &mbito queda mucho
trabajo por realizar. La ISO 13940 [40] ha dado los primeros pasos en este sentido,
definiendo un sistema de conceptos que permite definir, entre otras cosas, los flujos de
trabajo y los servicios de las organizaciones. Esta norma facilita la creacién de contextos

comunes entre las organizaciones facilitando en gran medida la interoperabilidad.

2.1.1. Proyectos de investigacion sobre interoperabilidad de la HCE

En los ultimos afios varias investigaciones financiadas por la Unién Europea trataron el
tema de la interoperabilidad de la HCE. El proyecto RIDE [30] estableci6é un conjunto de re-
comendaciones y acciones para alcanzar la interoperabilidad de la HCE a nivel europeo. El es-
tudio EHR IMPACT [29] analiz6 el impacto socio-econémico de una HCE interoperable y de
sistemas de prescripcion electrénica. El informe SemanticHEALTH [121] defini6 una hoja de
ruta con recomendaciones y acciones necesarias en distintos &mbitos, como son los registros
electrénicos, las terminologias y la salud publica, para lograr la interoperabilidad semantica
de la HCE. Ademas, el informe recomienda abiertamente el uso de una arquitectura basada en
el modelo dual (ISO EN 13606), compartir repositorios de modelos de datos clinicos (arque-
tipos) y el uso consistente de terminologias clinicas (preferiblemente SNOMED-CT) como
medidas necesarias para lograr la interoperabilidad semantica.

2Logical Observation Identifiers, Names, and Codes. http://loinc.org/
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2.1.2. Principales actores en la interoperabilidad

ISO EN 13606

La norma ISO EN 13606, desarrollada por un comité técnico del CEN3, es el tinico estén-
dar completo sobre interoperabilidad de HCE a nivel internacional. Este estandar define una
arquitectura de informacidn rigurosa y estable, basada en un modelo dual, para la comunica-
cién e intercambio de la HCE.

El estandar consta de 5 partes. Las dos primeras partes corresponden a los dos niveles
del modelo dual: modelo de referencia y de arquetipos. La parte 3 define un vocabulario de
términos que pueden ser utilizado al instanciar el modelo de referencia. También define un
conjunto de arquetipos de referencia que se corresponden con las estructuras de datos de los
modelos de referencia de openEHR y de HL7 V3. Las partes 4 y 5 especifican principios
sobre seguridad en el acceso a la HCE y sobre interfaces de servicio y mensajes para la
comunicacién de la HCE.

La arquitectura de modelo dual propuesta en la ISO EN 13606 organiza la HCE en dos
niveles conceptuales: el modelo de referencia y de arquetipos. El modelo de referencia detalla
el conjunto de entidades que forman los bloques de construccién genéricos de la HCE. El
modelo de arquetipos establece como representar los conceptos clinicos que han de registrarse
en la HCE usando los bloques de construccion genéricos del modelo de referencia. Dicho de
otro modo, los conceptos del modelo de referencia representan las caracteristicas estables del
dominio y establecen entre si las relaciones validas que posibilitan conformar los conceptos
del dominio (arquetipos).

La caracteristica mds destacada de la arquitectura de modelo dual es la separacion entre
la informacién (implementada en el modelo de referencia) y el conocimiento (definido en los
arquetipos por expertos clinicos) que maneja un sistema de HCE. La adopcién del modelo
dual permite a los expertos definir el dominio sin necesidad de conocimientos técnicos, y

también facilita que los sistemas HCE pueden adaptarse a los cambios en la practica clinica.

Fundacién OpenEHR

La Fundacién openEHR es una organizacion que promueve el desarrollo de especifica-
ciones abiertas, recursos y herramientas para sistemas de HCE [98]. La arquitectura de infor-

macién de openEHR, al igual que la ISO EN 13606, consta de dos niveles conceptuales: un

3Comité Europeo de Normalizacién. https: //www.cen.eu/
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modelo de referencia y de arquetipos. Comparte con la norma ISO EN 13606 el modelo de
arquetipos. El modelo de referencia de openEHR es mas amplio y detallado que el propuesto
por ISO EN 13606, incluyendo més tipos de entradas clinicas, como son las observaciones,
instrucciones, acciones y evaluaciones. Sin embargo, los tipos de datos elementales de ope-
nEHR son distintos a otros estandares, lo que dificulta en gran medida la interoperabilidad.
Se espera que esto se solucione con la futura introduccion de los tipos basicos propuestos por
ISO.

Las especificaciones openEHR son el resultado de varios proyectos de investigacion [59,
11] mas que de un proceso formal de estandarizacién. A pesar de ello, sus especificaciones
han influido notablemente en el desarrollo de estandares en las principales organizaciones de
estandarizaciéon: CEN, HL7 e ISO. De hecho, la norma ISO 13606 se puede considerar un
subconjunto de la especificacion de openEHR [111].

HL7

HL7 (Health Level Seven) es una organizacién de estandarizacién para el dmbito de la
salud [99]. Opera a nivel internacional y su mision es proveer estdndares para facilitar el
intercambio electrénico de informacion clinica. El término HL7 es usado tanto para referirse
a la organizacién como a sus estdndares de mensajeria.

La organizacién HL7 cuenta con un proceso para definir un conjunto de herramientas de
interoperabilidad (mensajes, documentos electrénicos y modelos de referencia). Esto ha dado
origen a varios estdndares que facilitan los procesos de intercambio de informacién de salud.
Algunos de los mas destacados son los estandares HL7 version 2, HL7 versién 3 y HL7 CDA.
Estas normas definen cémo se empaqueta y transfiere la informacién entre sistemas, estable-
ciendo el lenguaje, la estructura y los tipos de datos necesarios para el intercambio efectivo de
informacién entre sistemas. Asi, por ejemplo, el estindar HL7 CDA (Clinical Document Ar-
chitecture) define la estructura y semantica de los documentos clinicos intercambiados entre

sistemas de informacion sanitarios [31].

Terminologias

Una terminologia puede definirse como una lista de términos utilizados en &mbitos delimi-
tados para favorecer la comunicacién entre sistemas. Normalmente, las terminologias tienen
algunas caracteristicas ontolégicas para describir formalmente los términos y sus relaciones;

ademads también suelen incluir un sistema de identificadores o c6digos.
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Las terminologfas clinicas contienen listas de términos empleados en el dmbito médico
o sanitario. Estas son requeridas por los sistemas de informacién para capturar, procesar y
transferir los datos clinicos de una forma consistente y estandarizada. El uso de terminologias
también juega un papel fundamental en varios escenarios: en la integracién de sistemas de
informacioén, en la conexién de la HCE con los sistemas de soporte a la decisién y en la
reutilizacién de la informacién clinica (recopilada durante el cuidado de los pacientes) para
otros fines, como puede ser la investigacion, la gestién hospitalaria o la evaluacién de la
calidad.

Existe un importante consenso en que el uso de las terminologfas clinicas y su alinea-
miento correcto con los modelos clinicos es un factor clave para aportar significado a la in-
formacion clinica de los modelos, favoreciendo asi la interoperabilidad seméntica de la HCE
[121].

Algunas de las terminologias clinicas mas destacadas en la actualidad son ICD*, LOINC>
y SNOMED-CT. Estas tienen distintos fines. ICD es una terminologia, impulsada por la Orga-
nizacién Mundial de la Salud, para la clasificacion de diagnésticos clinicos. Se usa especial-
mente en estudios de epidemiologia y en la gestién administrativa y sanitaria. LOINC es una
terminologia formada por un conjunto de identificadores, nombres y cédigos para la anota-
cién y documentacion de observables clinicas y de laboratorio. Los cédigos de LOINC se han
creado para representar las preguntas u observables de un test o medicion, mds que sus valores
o respuestas. SNOMED-CT es la terminologia de referencia a nivel mundial en el dominio de
la HCE. De hecho, varios organismos de estandarizacién, como ISO o HL7, han seleccionado
SNOMED-CT como terminologia de referencia.

Existen todavia varios problemas en torno a las terminologias clinicas. En los dltimos afios
ha habido un aumento importante en el tamafio y la complejidad de las terminologias clinicas,
debido a que en el dmbito clinico continuamente se van haciendo nuevos descubrimientos. A
pesar de esta creciente complejidad, actualmente todavia no existen medios sistematicos para
la eleccion de los conceptos de terminoldgicos adecuados a usos especificos en modelos de
datos clinicos. También ha habido un incremento en el nimero de terminologias, y sin em-
bargo no existen guias para recomendar que terminologia se deberia usar en cada caso. Hay
también el problema de que las comunidades de desarrollo de modelos de datos clinicos han
elaborado sus propios vocabularios propietarios para protegerse a si mismos contra el dina-

“International Classification of Diseases. http://www.who.int/classifications/icd/en/
SLogical Observation Identifiers Names and Codes. http://loinc.org/
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mico mundo de las terminologias clinicas externas. Con el fin de mantener la fiabilidad y la
calidad de los datos, existe una urgente necesidad de garantizar que todos los sistemas de in-
formacién accedan a un conjunto comin y acordado de terminologias estdndar para codificar

y registrar todos los datos clinicos.

2.2. OpenEHR

OpenEHR propone una arquitectura dual formada por un Modelo de Referencia y un
Modelo de Arquetipos. El Modelo de Referencia (también llamado Modelo de Informacién)
representa las propiedades genéricas de la informacién de los registros clinicos. Este es un
modelo 16gico, abstracto y de alto nivel. Los Arquetipos son modelos basados en el Modelo
de Referencia creados para representar las caracteristicas especificas de un escenario clinico
determinado (p.e. el informe de alta o la medicién de la presién sanguinea de un paciente).

Los Arquetipos openEHR han sido seleccionados como los modelos de datos clinicos
preferidos para la investigacion realizada en esta tesis. En las siguientes secciones explicamos
las caracterfsticas mds relevantes del Modelo de Referencia y de Arquetipos, asi como los

motivos para la eleccion de estos modelos de datos clinicos.

2.2.1. Modelo de Referencia de openEHR

El Modelo de Referencia de openEHR define el conjunto de entidades genéricas de la
HCE reutilizables por los modelos clinicos o arquetipos. La figura 2.1 muestra una visién
global de la estructura de paquetes del Modelo de Referencia de openEHR. A continuacién,
se comentan brevemente los paquetes mds relevantes, comenzando desde el paquete de mas

bajo nivel.

— El paquete Support contiene los conceptos mds basicos requeridos por el resto de pa-
quetes. Comprende los subpaquetes Definitions, Identification, Terminology and Mea-
surement, asi como los tipos de datos primitivos (Integer, Real, etc).

— El paquete Data_types ofrece una serie de tipos de datos genéricos y especificos del
ambito clinico requeridos para modelar informacion clinica de mas alto nivel. Entre los

tipos incluidos en este paquete estd texto, cantidades, fechas, etc.

— El paquete Data_structures define una serie de estructuras de datos genéricas (p.e. lis-

tas, tablas, drboles) para ser usadas en arquetipos.
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— El paquete Common consta de paquetes con conceptos abstractos y patrones de disefio

usados en modelos de nivel mds alto en openEHR.

El paquete Security define el control de acceso y las opciones de privacidad para la
informacién en openEHR.

El paquete EHR contiene la estructura de mds alto nivel, un registro (EHR). Esta for-

mada por los siguientes componentes:

e EHR_access: un objeto que controla las opciones de acceso al registro.

e EHR_status: un objeto con informacion de control y estado del registro.

e Compositions: los contenedores con todo el contenido clinico y administrativo del
registro.

e Directory: una estructura jerdrquica de carpetas para organizar légicamente los

objetos Compositions.

El subpaquete Entry contiene los modelos de informacion claves para esta investiga-
cion. Estos definen las estructuras de informacién necesarias para capturar en la HCE
los datos clinicos generados durante un encuentro clinico. El documento de especifi-
caciones Information Model de openEHR [129] establece que toda la informacion ge-
nerada durante un evento clinico es registrado como una instancia de una subclase del
modelo Entry.

El modelo Entry tiene 4 subclases: Observation, Evaluation, Instruction y Action. A

continuacion, brevemente describimos cada una de ellas:

e La subclase Observation es usada para modelar la observacion de cualquier fené-
meno o estado de interés relacionado con el paciente. Sélo registra la informacién
relacionada con el estado o situacion del paciente, y no lo que se hace realmente
con el paciente. Esta clase se usa entre otras cosas para registrar los resultados
patolégicos o de cualquier tipo de prueba, la historia familiar y las circunstancias
sociales del paciente.

e La subclase Evaluation es usada para modelar evaluaciones de problemas y diag-
noésticos, establecimiento de objetivos, asi como recomendaciones para afrontar el
cuidado de un paciente. Esta clase sirve para registrar opiniones de un médico, y
es, por tanto, subjetivo, en contraste con la clase Observation que contiene hechos

objetivos.
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Figura 2.1: Estructura de paquetes del modelo de referencia de openEHR (figura tomada de [128])
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e La subclase Instruction es usada para especificar tareas relacionadas con el cuida-
do médico para ser realizadas en el futuro. Estas tareas son especificadas con el
suficiente detalle como para ser realizadas directamente por una enfermera o por
el propio paciente.

e La subclase Action es usada para modelar la informacién registrada debido a la

ejecucién de alguna Instruction realizada por algin agente.

2.2.2. Arquetipos openEHR

La RAE define arquetipo como una ‘representacioén que se considera modelo de cualquier
manifestacion de la realidad’. En openEHR, un arquetipo es un modelo de conocimiento que
establece la estructura de la informacién utilizada en un escenario clinico determinado (p.e.
el informe de alta o la medicion de la presion sanguinea de un paciente) usando las entidades

basicas, los atributos, y la estructura 16gica del Modelo de Referencia.

Proposito de los arquetipos

Los Arquetipos son la piedra angular de la arquitectura openEHR ya que permiten que
médicos y expertos del dominio participen en el disefio de especificaciones de contenido cli-
nico normalizadas para la HCE sin necesidad de tener conocimientos técnicos. Los arquetipos
pueden ser incorporados a la HCE para documentar observaciones clinicas, evaluaciones, ins-
trucciones, 0 acciones.

Los arquetipos también ofrecen un mecanismo para capturar la informacién de una forma

sistemdtica en escenarios clinicos determinados, facilitando la interoperabilidad.

Caracteristicas de los arquetipos

Aunque los arquetipos han sido disefiados para ser ampliamente re-usables, estos pue-
den ser especializados para incluir singularidades locales [127]. Un arquetipo también puede
reusar bloques de informacién de otros arquetipos o incluso arquetipos completos.

Los arquetipos pueden evolucionar y actualizarse de forma segura para tratar con el cam-
biante y dindmico entorno clinico gracias a la arquitectura dual definida en openEHR [127].

Los arquetipos incluyen micro-vocabularios de términos en lenguaje natural [45]. Estos
términos son definidos por los expertos del dominio para especificar la informacién clinica

requerida en el arquetipo. Con ello se pretende que los arquetipos no dependan directamen-
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te de ninguna terminologia clinica. Los términos en lenguaje natural también ofrecen a los
expertos un gran nivel de flexibilidad y expresividad para especificar la informacién clinica,
sobrepasando algunas limitaciones de los enfoques basados en terminologias [45]. A pesar
de la apuesta de openEHR por la creacion de términos en lenguaje natural para la definicién
de la informacién clinica, los arquetipos también incluyen mecanismos para enlazar dichos
términos a conceptos de terminologias clinicas externas. Esta caracteristica es conocida co-
mo ferm binding (enlazado/mapeo de términos) en la comunidad openEHR. En las siguientes

secciones se exponen mds detalles sobre esta caracteristica.

Lenguaje de definicion de arquetipos

El lenguaje de definicion de arquetipos (ADL) [126] es un lenguaje formal para la defi-
nicion de arquetipos desarrollado por la Fundacién openEHR y recientemente incluido en la
norma ISO EN 13606-2 [39].

Los arquetipos expresados en ADL se asemejan a archivos de lenguaje de programacion
y tienen una sintaxis definida. El lenguaje ADL aglutina dos sintaxis: cADL y dADL. La
sintaxis CADL es utilizada en la definicién del contenido clinico del arquetipo; mientras que
la sintaxis dADL se emplea para representar las instancias del modelo de referencia incluidas
en el arquetipo, la metainformacién del arquetipo y la descripcion de los términos usados en
la definicién.

La figura 2.2 muestra la estructura y las distintas secciones que componen un arquetipo.
Las secciones archetype, concept, language y description componen la cabecera del arqueti-
po. Estas definen el identificador, el lenguaje y metainformacién como el autor, el propdsito,
la fecha, etc. La seccion definition o cuerpo del arquetipo incluye la estructura y las restriccio-
nes de la informacidn clinica del arquetipo. La seccidn onfology contiene dos subsecciones:
term definitions y term bindings. La primera incluye las descripciones textuales en uno o mas
idiomas del vocabulario empleado en la definicién del arquetipo. La seccion term bindings
permite enlazar el vocabulario del arquetipo con conceptos de terminologias clinicas exter-
nas, como SNOMED-CT o LOINC.

Ejemplo de arquetipo

La figura 2.3 muestra parte del fichero ADL correspondiente al arquetipo ‘respiration’.
La cabecera del fichero ADL muestra que el arquetipo es de tipo Observation, por tanto su

definicidn se ajustard a las restricciones de la entidad Observation del Modelo de Referencia.



24 Capitulo 2. Estado del arte
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Figura 2.2: Estructura de un fichero ADL (figura tomada de [126])

La cabecera también muestra el propésito del arquetipo: registrar la frecuencia, el ritmo y las
caracteristicas de la respiracion de un paciente.

La definicion del arquetipo de la figura 2.3 incluye las restricciones y la estructura de los
items de informacién clinica necesarios para modelar y registrar las caracteristicas de la respi-
racién de un paciente. El arquetipo incluye varias observables relacionadas con la respiracién
(p.e. ritmo y frecuencia respiratoria) que deben ser medidas o evaluadas por el médico. Tam-
bién incorpora un conjunto de hallazgos o valores predefinidos para estas observables (p.e.
ritmo irregular, episodios de apnea).

En la definicién del arquetipo los items de informacién sélo tienen identificadores locales

(tales como at0000 o at0016). La subseccion term definitions de la seccién ontologia incluye
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archetype (adl_version =1.4)

openEHR-EHR-OBSERVATION.respiration.v8 Header
concept

[at0000]
language

original_language = <[ISO_639-1: en] >
description

purpose = <"Record respiratory rate, rhythm and character.">
definition \

OBSERVATION [at0000] matches { -- Respiration Body

data matches {
HI_§TORY [at0001] occurrences matches {0..1} matches {
ITEM_TREE [at0003] occurrences  matches {0..1} matches {
items cardinality matches {0..*; unordered} matches {

ELEMENT [at0016] occurrences matches {0..1} matches { -- Depth >
value matches {
[local::at0017, at0018, at0019] }
ELEMENT [at0005] occurrences matches {0..1} matches { .. Rhythm

value matches
[local::at0006, at0007] -- regular / irregular

ontology \
term_definitions =< Ontology
items =<
['at0000"] = < text = <"Respiration observable">
description = <" The rate and character of breathing > >"
['at0005"] = < text = <"Rhythm"> y
description = <"The character of the respiration"> >
['at0006"] = < text = <"Regular"> o
description = <"regular respirations"> >
['at0007"] = < text = <"lrregular">
description = <"irregular respirations "> >
['at0016"] = < text = <"Depth"> A,
description = <"Depth of respiration"> >
['at0017"] = < text = <"Shallow">
description = <S>
> >
term_binding =<
['SNOMED-CT"] = <
items = <
["at0000"] = <[SNOMED-CT::364062005]> -- respiration observable (observable entity)
['at0005"] = <[SNOMED-CT::248582003]> -- Rhythm of respiration (observable entity)
['at0016"] =

<[SNOMED-CT::271626009]> -- Depth of respiration (observable entity)/

Figura 2.3: Fichero ADL del arquetipo ‘respiration’

un micro-vocabulario del arquetipo con nombres/etiquetas locales y descripciones para cada
uno de estos {tems. Asi, por ejemplo, en la figura 2.3 podemos ver que los identificadores
locales at0000 y at0016 tienen asociadas las etiquetas ‘Respiration observable’ y ‘Depth of
Respiration’, respectivamente. Los {tems de informacién, incluidos en la definicién del arque-
tipo, son instancias de alguna entidad del Modelo de Referencia. En la figura 2.3 se puede ver

que el item at0000 es una instancia de la entidad Observation, mientras que el item at0016 es
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una instancia de la entidad Element. Es importante destacar que no todos los items incluidos
en la definicién modelan contenido clinico, algunos tienen s6lo una funcién estructural. Por
ejemplo, el item at0003 es una instancia de la entidad Item_Tree y su misién es agrupar varios
items de tipo Element.

La definicién del arquetipo agrupa los items de forma jerdrquica. La figura 5.1 muestra
la jerarquia asociada al arquetipo ‘respiration’. En la figura sélo se han incluido las etique-
tas/términos de los items con significado clinico. El item raiz at0000 (con etiqueta ‘Respi-
ration observable’) acoge, entre otros, los ftems at0016 y at0005 (con etiquetas ‘Depth of
Respiration’ y ‘Rhythm’). A su vez, el item at0016 incluye los items at0017, at0018 y at0019

(con etiquetas ‘Shallow’, ‘Normal’ y ‘Deep’, respectivamente).

Enlace de arquetipos a terminologias clinicas externas

La seccion term_binding de los ficheros ADL permite enlazar los items de informacién del
arquetipo con conceptos de terminologias clinicas externas, como SNOMED-CT o LOINC.
En la parte inferior de la figura 2.3 se muestran 3 enlaces o mappings entre items del arque-
tipo y conceptos de la terminologia SNOMED-CT. Cada mapping es definido con la siguien-
te informacién: el identificador local del item del arquetipo, el nombre de la terminologia
usada y el identificador del concepto SNOMED-CT seleccionado. Asi, por ejemplo, el pri-
mer mapping del ejemplo enlaza el item at0000 (‘Respiration observable’) con el concepto
SNOMED-CT 364062005 cuya descripcién es ‘Respiration observable (observable entity)’.

Repositorios de arquetipos

En la dltima década, gobiernos de diferentes pafses e importantes instituciones® (NEHTA,
NHS, Centre for eHealth de Suecia y la fundacién openEHR) han desarrollado arquetipos
openEHR para modelar formalmente contenido clinico [98, 103, 104, 101]. Paralelamente,
han surgido repositorios para dar soporte a la creacién, revision y gestién de los arquetipos
[92, 90]. Un repositorio puede ser visto como una libreria de arquetipos con funcionalidades
avanzadas (busqueda, autoria, etc.) que facilita la colaboracion de expertos del dominio clinico
en el desarrollo de arquetipos.

Actualmente, el repositorio mds relevante es el openEHR Clinical Knowledge Manager

(CKM) promovido por la fundacién openEHR [92]. Cualquier usuario interesado puede vi-

®http://www.openehr.org/who_is_using_openehr/governments
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sualizar o participar en la creacién y/o revisiéon de un conjunto internacional de arquetipos
openEHR. El nimero de arquetipos publicados en este repositorio empieza a ser considerable

(en mayo de 2014 tiene 384 arquetipos).

Uso de arquetipos openEHR en los sistemas de informacién clinica

Las arquitecturas basadas en un modelo dual, como openEHR y la arquitectura definida en
la norma ISO EN 13606, estan llamados a ser elementos importantes en los sistemas de infor-
macion clinica. La arquitectura dual promueve la separacion entre el modelo de informacién
(implementado en el software y en la base de datos), y los conceptos del dominio (creados
por expertos del dominio al margen del software). Esta separacion permite crear sistemas mas
faciles de mantener y adaptar a cambios en las practicas clinicas.

Tapuria et. al. [124] han recopilado las principales contribuciones de los arquetipos clini-
cos y también algunos de las cuestiones que todavia deben resolverse respecto a estos modelos
clinicos.

En los udltimos afios se ha hecho un importante esfuerzo de modelado de arquetipos open-
EHR, sin embargo la experiencia de usar estos arquetipos en los sistemas de informacién clini-
ca existentes (p.e. en sistemas desplegados en centros primarios) es todavia bastante limitada
[20]. Una de las principales dificultades para desplegar de forma exitosa los arquetipos ope-
nEHR es que la mayoria de los sistemas actuales de informacidn clinica cuentan con modelos
de datos propietarios, creados a medida, para representar el contenido clinico. La migracién
de estos modelos hacia arquetipos openEHR no es en absoluto trivial. Varias investigaciones
han propuesto soluciones para manejar este problema [20, 32, 15, 88, 119, 18]. El estudio
de R. Chen et. al. realizé una conversion entre un modelo propietario utilizado en hospitales
de Suecia y un modelo basado en arquetipos openEHR y viceversa [20]. El estudio desarro-
116 un método automdtico para realizar la conversion, concluyendo que los arquetipos ya son
suficientemente expresivos para representar el modelo propietario. R. Chen et. al. defienden
una migracion lenta e incremental entre sistemas basados en modelos propietarios y sistemas
basados en arquetipos y estdndares. Sostienen que es importante que convivan los modelos
propietarios (para conservar el significado de toda la informacién clinica existente creada y
almacenada con estos modelos) con modelos basados en arquetipos y estandares para facilitar
el intercambio de contenido clinico con sistemas de informacién externos.

En los dltimos afios se han desarrollado varias herramientas y prototipos (EHRGen [97],

GastrOS [8]) que automatizan la generacién de interfaces de usuario a partir de arquetipos
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openEHR. Estas interfaces tratan de facilitar la captura estandarizada de informacién clinica

a los médicos.

Calidad en arquetipos

Los arquetipos desarrollados hasta la fecha, principalmente por la Fundacién openEHR y
por NHS, no han seguido un proceso riguroso que asegure la calidad de los mismos [63]. Sin
embargo, para que los arquetipos sean adoptados ampliamente en los sistemas de informacién
sanitarios deben tener una calidad contrastada.

Recientemente, se ha empezado a estudiar criterios para evaluar la calidad de los arqueti-
pos y se han definido guias y recomendaciones para el modelado de arquetipos. Un informe
elaborado por el instituto EuroRec ha establecido un conjunto de requisitos administrativos,
técnicos y clinicos relacionados con la calidad de los arquetipos [64]. El informe también
recomienda algunos requisitos de funcionamiento de los repositorios, enlazar los términos lo-
cales de los arquetipos con conceptos de terminologias clinicas, y reducir los solapamientos
existentes entre los arquetipos de los repositorios. El informe del proyecto SemanticHEALTH
también ha incluido una serie de acciones necesarias para mejorar calidad de los arquetipos
[121]. Las mas importantes son la creaciéon de una guia de buenas practicas de modelado de
arquetipos, metodologias para enlazar arquetipos con terminologias clinicas y la creacién de
herramientas de validacién de arquetipos. La tesis de Qamar también ha recogido algunas de-
ficiencias en el modelado de los arquetipos, asi como algunas recomendaciones encaminadas

a mejorar la calidad de los mismos [105].

2.2.3. Razones para seleccionar arquetipos openEHR

Varias razones nos han llevado a seleccionar arquetipos openEHR en esta investigacion:
las recomendaciones de importantes estudios a nivel Europeo, el facil y libre acceso a arque-
tipos openEHR, y la apuesta de openEHR por el uso de terminologias clinicas.

En los tltimos afios varios estudios financiados por la Unién Europea han tratado el tema
de la interoperabilidad de la HCE [30, 29, 121]. Los estudios han definido varias recomenda-
ciones y medidas necesarias para lograr la interoperabilidad semantica en los préximos afios,
entre ellas destacan: el uso de una arquitectura basada en un modelo dual en los sistemas
de informacioén clinica, la creacién de repositorios comunes de arquetipos clinicos y el uso

consistente de terminologias clinicas (preferiblemente SNOMED-CT).
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Los arquetipos openEHR son facilmente accesibles desde repositorios publicos [92, 90].
En cambio, otros estdndares muy difundidos, como puede ser HL7, practicamente no cuentan
con modelos de datos clinicos disponibles libremente.

La fundacién openEHR estd haciendo una clara apuesta para integrar las terminologias
clinicas en los modelos de arquetipos, prueba de ello es el programa’ de colaboracién que ha
acordado con IHTSDO para estudiar formas de usar conjuntamente arquetipos openEHR y
SNOMED-CT. Actualmente, los arquetipos openEHR ya disponen de una caracteristica que
permite crear facilmente los enlaces semanticos entre los términos locales del arquetipo y
conceptos de terminologias clinicas (ver seccion 2.2.2).

La investigacién se ha centrado esencialmente en arquetipos openEHR de tipo ‘Obser-
vation’. Estos arquetipos son usados para capturar hallazgos de exploraciones, resultados de
pruebas y sintomas de un paciente, y en general cualquier condicién o estado de un paciente.
La investigacién se ha centrado en estos arquetipos ya que son actualmente los mas numero-
sos en los repositorios, y los mas maduros y revisados por la comunidad de modeladores de
openEHR. Ademds, se ha comprobado que son los arquetipos que tienen definido una mayor
cantidad de contenido clinico, lo que incrementa la necesidad de enlazado con terminologias

clinicas.

2.3. SNOMED-CT

SNOMED-CT (Systematized Nomenclature of Medicine — Clinical Terms) es la termi-
nologia clinica integral, multilingiie y codificada de mayor amplitud, precisién e importancia
desarrollada en el mundo. SNOMED-CT es producto de la fusién entre SNOMED Reference
Terminology (SNOMED RT), creada por el College of American Pathologists (CAP) y Cli-
nical Terms Version 3 (CTV3), desarrollada por el National Health Service (NHS) del Reino
Unido. Actualmente, esta terminologia es mantenida y distribuida por la IHTSDOS.

SNOMED CT proporciona la terminologia general bésica para la HCE incluyendo més
de 300.000 conceptos activos con significado tnico y definiciones basadas en 16gica formal.
Cuando SNOMED-CT se integra en las aplicaciones que gestionan la HCE, permite a los
profesionales de la salud representar la informacién clinica de forma adecuada, precisa e
inequivoca, facilitando asf la recuperacién, intercambio y andlisis de dicha informacién. La

terminologia se constituye principalmente por conceptos, descripciones y relaciones.

"http://www.openehr.org/news_events/industry_news.php?id=38
8International Health Terminology Standards Development Organisation. http://www.ihtsdo.org/
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2.3.1. Componentes de SNOMED-CT

El contenido de SNOMED-CT es representado, principalmente, a través de 3 componen-

tes:
— Conceptos: representan ideas o significados clinicos organizados en jerarquias.
— Descripciones: términos o nombres asignados a un concepto de SNOMED CT.
— Relaciones: conectan los conceptos a otros conceptos relacionados.

Estos componentes son suplementados por conjuntos de referencia que permiten configu-

rar la terminologia SNOMED-CT para manejar requerimientos especificos.

Conceptos

Cada concepto representa un significado o idea clinica y tiene asociado un identificador
numérico (ConceptID). El identificador proporciona una referencia tnica inequivoca a cada

concepto sin revelar ninguna informacién sobre la naturaleza del concepto.

Descripciones

Las descripciones de los conceptos son los términos o nombres asignados a un concep-
to de SNOMED-CT. En este contexto, término significa una frase utilizada para nombrar un
concepto. Varias descripciones pueden asociarse con un concepto. Las descripciones proveen
la representacion legible por humanos de un concepto. Existen tres tipos de descripciones en
SNOMED-CT: descripcién completa (en inglés Fully Specified Name, FSN), término preferi-
do (preferred term) y sinébnimo (synonym).

La descripcién completa constituye una forma no ambigua de nombrar a un concepto. No
necesariamente representa la frase mas utilizada para describir a ese concepto. Cada descrip-
cién completa termina con una etiqueta semdantica entre paréntesis que expresa la categoria
semantica a la que pertenece el concepto (por ejemplo: hallazgo clinico, organismo, parte del
cuerpo, etc.).

El término preferido representa la palabra o frase mds habitual utilizada para describir un
concepto. A diferencia de la descripcién completa, los términos preferidos no necesariamente
son tnicos. Por lo que, ocasionalmente, el término preferido para un concepto también puede
ser el sindnimo o el término preferido de otro concepto.

Los sinénimos representan otros términos utilizados para describir un concepto.
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A modo de ejemplo, a continuacién se muestran algunas de las descripciones en espaiiol
asociadas al concepto SNOMED-CT con identificador 22298006:

— Descripcién completa: Infarto de miocardio (trastorno)
— Término preferido: Infarto de miocardio

— Sinénimos: Infarto cardiaco Ataque al corazon Infarto de corazon

Relaciones

Las relaciones representan asociaciones entre dos conceptos. Son usadas para definir 16gi-
camente el significado de un concepto. Ademds, de los dos conceptos relacionados, un tercer
concepto participa en las relaciones para representar el tipo de relacion, esto es, el signifi-
cado de la asociacién. Esencialmente, existen dos tipos de relaciones importantes dentro de
SNOMED-CT: jerarquicas (también llamadas de subtipo o IS_A) y 16gicas (también llamadas
de atributo).

— Relaciones jerarquicas

Las relaciones jerarquicas son el tipo de relacién mas frecuente en SNOMED-CT. Son
usadas para asociar un concepto con otro mds general. En otras palabras, establecen
que el concepto origen de la relacién tiene un significado clinico mas especifico que
el concepto destino. La figura 2.4 muestra un ejemplo de relacién jerarquica entre el

concepto diabetes mellitus type 2 (origen de la relacién) y diabetes mellitus (destino).

Este tipo de relaciones componen las jerarquias de SNOMED-CT. El nivel de detalle
clinico de los conceptos aumenta con la profundidad de las jerarquias. La figura 2.5
muestra la jerarquia de SNOMED-CT desde el concepto diabetes mellitus type 2 hasta
el concepto raiz de SNOMED-CT.

Concepto . L. Concepto
(origen) Tipo de relacion (destino)
g 44054006 ™/ 116680003 ' 73211009 )
| diabetes mellitus tipo 2 Is a diabetes mellitus
(trastarnao) \¥ i N (trastorno) /

Figura 2.4: Ejemplo de relacion jerarquica en SNOMED-CT (imagen tomada de [117]).
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* @ [138875005] concepto de SMOMED CT
=& [404684003] hallazgo dinico
= & [118234003] hallazao por localizacidn
@ [123945008] trastorno, dasificado por sitio anatomico
= & [362955005] trastorno de sisterma corporal
* & [362969004] trastorno del sistema endocring
* @ [73211009] diabetes mellitus
& [44054006] diabetes mellitus tipo 2

Figura 2.5: Jerarquia de SNOMED-CT desde el concepto diabetes mellitus type 2 hasta el concepto raiz de

SNOMED-CT

— Relaciones de atributo

Las relaciones de atributo contribuyen a la definicion légica de los conceptos de SNO-
MED-CT, especificando una caracteristica de los conceptos origen de las relaciones.
La caracteristica es especificada por el tipo de relacion y el valor es definido por el
concepto destino de la relacion.

SNOMED-CT contiene més de 50 tipos de relaciones de atributo. La aplicabilidad de
cada tipo de relacién estd limitada a un determinado dominio y rango. El dominio se
refiere a las categorias semdnticas validas para actuar como concepto origen en las
relaciones de atributo. Mientras que el rango se refiere a las categorias permitidas en
el destino de las relaciones. Por ejemplo, la relacién de atributo interpreta (interprets
en inglés) enlaza un hallazgo clinico con la entidad observable evaluada o interpretada
por dicho hallazgo, o bien, con el procedimiento seguido para llegar al hallazgo. Por
tanto, el dominio en este tipo de relacidn incluye conceptos de la jerarquia hallazgo
clinico, mientras que el rango incluye conceptos de las jerarquias entidad observable o

procedimiento. La figura 2.6 muestra dos ejemplos de la relacion de atributo interpreta.

En esta investigacion se han tenido muy en cuenta las relaciones de atributo para me-
jorar el proceso de mapping entre términos clinicos y SNOMED-CT. Los tipos de rela-
ciones de atributo mds usadas han sido: interprets, procedure site - direct y method. El
tipo procedure site describe la parte de cuerpo en la que se realiza un procedimiento cli-
nico; mientras que method representa la accion que se realiza durante un procedimiento

clinico.
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Concepto . .. Concepto
( (origen) )—D( Tipo de relacion )—h( (destino)
e 398151007 e _
| Tono muscular disminuido interpreta
\\_ {Hallazgo clinico) \‘_ 4

) 861630016
Tono muscular
\_ (Entidad observable)

o/

g 102660008 g ) 36048009
| Mivel anormal de glucosa interpreta Medicidn de glucosa
\ (Hallazgo clinico) '\x _/) \_ {Procedimienta)

Figura 2.6: Ejemplos de relaciones de atributo en SNOMED-CT

\

2.3.2. Jerarquias de conceptos de SNOMED-CT

Todos los conceptos de la terminologia SNOMED-CT pertenecen a alguna de las 19 je-
rarquias de alto nivel definidas en SNOMED-CT. El tnico concepto que no cuelga de estas
jerarquias es el concepto raiz de SNOMED-CT. Las categorias de alto nivel son enumeradas
en la tabla 2.1.

Las 19 jerarquias pueden ser consideradas categorias semdnticas en las cuales los con-
ceptos SNOMED-CT son divididos. Para esta investigacién, las categorias semdnticas mas
relevantes han sido: Entidad Observable, Hallazgo Clinico, Procedimiento, Parte del cuerpo,
Objetivo fisico y Calificador. La tabla 2.2 muestra una breve descripcion y ejemplos de cada
categoria semadntica relevante. Las descripciones y ejemplos fueron tomados de la documen-
tacién oficial d¢ SNOMED-CT?.

2.3.3. Caracteristicas de SNOMED-CT

SNOMED-CT tiene una amplia cobertura de temas relacionados con la salud. Se puede
utilizar para describir la historia médica de un paciente, los detalles de un procedimiento, la
propagacion de epidemias, y mucho mds. Ademds, la terminologfa tiene una profundidad sin
precedentes, que permite a los médicos codificar la informacidn clinica en el nivel adecuado

de granularidad.

http://ihtsdo.org/fileadmin/user_upload/doc/


http://ihtsdo.org/fileadmin/user_upload/doc/

Capitulo 2. Estado del arte

Tabla 2.1: Listado de jerarquias de conceptos d¢ SNOMED-CT

Hallazgo clinico Fuerza fisica

Procedimiento Evento

Entidad observable Ambiente o localizacion geografica
Estructura corporal Contexto social

Organismo Situacién con contexto explicito
Sustancia Estadificaciones y escalas
Producto farmacéutico / biolégico | Objeto fisico

Espécimen Calificador

Concepto especial Elemento de registro

Concepto de enlace

Tabla 2.2: Descripcion y ejemplos de las jerarquias/categorias semanticas de SNOMED-CT mas relevantes en esta
investigacion

Jerarquia

Descripcién

Hallazgo clinico

Los conceptos de esta jerarquia representan el resultado de una observacion, evaluacion o juicio clinico
e incluyen estados clinicos normales y patolégicos.
Ejemplos: Ruidos respiratorios normales (hallazgo) presion arterial diastélica anormal (hallazgo)

Procedimiento

Los conceptos de esta jerarquia representan las actividades realizadas durante el proceso de la atencién
de la salud (incluyen, entre otros, procedimientos invasivos o administracién de medicamentos)
Ejemplos: Ecografia de mama (procedimiento) Apendicectomia (procedimiento)

Entidad observable

Los conceptos de esta jerarquia representan una pregunta que puede producir una respuesta o un resultado.
Por ejemplo, el concepto Presion diastolica final del ventriculo izquierdo (entidad observable) podria
interpretarse como la pregunta ;Cudl es la presion diastélica del ventriculo izquierdo?

Estructura corporal

Los conceptos de esta jerarquia incluyen estructuras anatémicas normales y anormales, usados normalmente
para especificar la regién corporal afectada por una enfermedad o por un procedimiento.
Ejemplos: estructura adrtica (estructura corporal) — estructura del rifion (estructura corporal)

Objeto fisico

Los conceptos de esta jerarquia incluyen objetos naturales y fabricados por el hombre
Ejemplos: Implante, dispositivo (objeto fisico)  respirador mecdnico (objeto fisico)

Calificador

Esta jerarquia contiene algunos de los conceptos utilizados como valores para los atributos de SNOMED-CT
que no se encuentran en otras partes de la terminologia.
Ejemplos: Izquierdo (calificador) ~ Puncion - accion (calificador)

Algunas aplicaciones que manejan informacion clinica tienden a centrarse en un conjunto

restringido de términos o conceptos. SNOMED-CT ofrece mecanismos para crear subconjun-

tos o conjuntos de referencia incluyendo partes pertinentes de la terminologia, dependiendo

del contexto clinico y los requisitos locales. Por ejemplo, se podrian crear subconjuntos con

los hallazgos mds habituales en las distintas especialidades.
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Cuando las organizaciones sanitarias tienen necesidades mas alld de lo que esta reflejado
en una terminologia clinica global, estas pueden crear extensiones locales o nacionales de
SNOMED-CT con términos especificos para los requisitos propios de la organizacién o pais.

SNOMED-CT es una terminologia multinacional y multilingiie. Tiene una arquitectura
capaz de gestionar diferentes idiomas y dialectos. Hoy en dia, SNOMED-CT esta disponible
en inglés (britdnico y americano), espaiiol, danés y sueco y traducciones a otros idiomas estan

€n proceso.

2.3.4. Razones para seleccionar SNOMED-CT

Varias razones nos han llevado a seleccionar SNOMED-CT frente a otras terminologias
en esta investigacién: su amplia cobertura, las recomendaciones de importantes estudios a
nivel europeo y de organismos de estandarizacion, la colaboracién estrecha entre IHTSDO y
openEHR, y el facil acceso a la terminologia.

Actualmente, SNOMED-CT es la terminologia més extensa (con mas de 300.000 concep-
tos y 1.300.000 relaciones) y mds completa (cubre todos los aspectos necesarios para codificar
la informacién de la HCE). Por tanto, SNOMED-CT es claramente la terminologia que puede
dar una mayor cobertura para codificar la informacién clinica de pacientes.

En el dominio de la HCE, hay un importante consenso en que la terminologia de refe-
rencia a nivel mundial es SNOMED-CT. Varios estudios financiados por la Unién Europea
[30, 29, 121], tratando el tema de la interoperabilidad de la HCE, han recomendado el uso de
terminologias clinicas y especialmente SNOMED-CT. Ademas, varios organismos de estan-
darizacion, como ISO o HL7, actualmente ya estdn usando SNOMED-CT.

IHTSDO, la institucién que gobierna SNOMED-CT, tiene un creciente interés en pro-
mover el uso de SNOMED-CT en los modelos de datos clinicos. De hecho, ha firmado un
acuerdo!® de colaboracién con la fundacién openEHR para avanzar en la integracién de ar-
quetipos openEHR y SNOMED-CT.

Actualmente, mds de 25 paises han firmado acuerdos con la IHTSDO para acceder libre-
mente a todo el contenido de la terminologia. El formato en el que SNOMED-CT es publicado
facilita considerablemente su uso. Basicamente, el contenido de SNOMED-CT es difundido a
través de 3 ficheros de texto plano, ficilmente exportables a una base de datos. Una vez impor-

tado el contenido de SNOMED-CT en una base de datos, esta puede ser usada, por ejemplo,

Ohttp://www.openehr.org/news_events/industry_news.php?id=38
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para extraer rapidamente subjerarquias de SNOMED-CT o todas las descripciones textuales

de los conceptos a través de consultas SQL!!.

2.3.5. Uso de SNOMED-CT

Una revision bibliografica sobre el uso de SNOMED-CT, incluyendo 488 articulos des-
de 2001 hasta 2012, revela que el nimero de publicaciones anuales sobre SNOMED-CT se
incrementa afio a afio. Sin embargo, s6lo hay unos pocos estudios (en torno al 10% de los
articulos revisados) que exponen el uso o la implementacién de SNOMED-CT dentro de la
préctica clinica [74]. La mayoria de las publicaciones se centra en escenarios no operativos
de SNOMED-CT, esto es, en analizar aspectos técnicos de SNOMED-CT. Los temas mas fre-
cuentes en estas publicaciones son: la auditoria del contenido y estructura de SNOMED-CT
[132, 62, 133], la comparacién y mapping de SNOMED-CT con otras terminologias clinicas
[16, 17, 46] y el andlisis de la cobertura de SNOMED-CT para codificar términos clinicos en
contextos especificos [25, 34, 61].

El alto niimero de publicaciones sobre comparaciéon y mapping de SNOMED-CT con
otras terminologias se debe a que actualmente existe un gran nimero de terminologias frag-
mentadas con dominios o dmbitos de aplicacién solapados, lo que claramente representa una
barrera a la codificacién consistente y reutilizacion de la informacion clinica [74]. La gran
cantidad de estudios sobre este tema pone de manifiesto la necesidad de armonizacion de las
terminologias clinicas.

Las publicaciones analizando la cobertura de SNOMED-CT tratan de medir el grado o
la proporcién con la cual SNOMED-CT puede codificar correctamente términos locales en
contextos especificos (p.e. para representar problemas en recién nacidos [61] o procedimientos
de tomograffa computarizada [25]). La gran cantidad de publicaciones sobre este tema se
justifica en que la codificacién de términos locales a SNOMED-CT y el andlisis de cobertura
es uno de los primeros requisitos o pasos necesarios para adoptar y utilizar SNOMED-CT en
la practica clinica.

Los estudios que han implementado SNOMED-CT en escenarios operativos de la practica
clinica, se han centrado mayoritariamente en desarrollar estrategias para capturar datos con
SNOMED-CT, sin todavia alcanzar la madurez suficiente para usar los datos capturados [74].
La sofisticacién de las implementaciones de SNOMED-CT para capturar los datos clinicos va-

ria enormemente. Algunas implementaciones mapearon los términos clinicos de las plantillas

Structured Query Language
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e interfaces graficas a conceptos SNOMED-CT en segundo plano, manteniendo los términos
locales a la vista de los usuarios [114, 138]. Otras implementaciones incluyeron funcionali-
dades de biisqueda en SNOMED-CT en las interfaces o formularios de entrada de datos para
sugerir un conjunto de conceptos relevantes [96, 137]. En estos casos, la responsabilidad final
para seleccionar el concepto a indexar en el registro serd del usuario.

Sélo 8 trabajos de los 488 evaluados en la revision bibliografica de SNOMED-CT realiza-
da por D. Lee et. al., han usado o experimentado con los datos capturados en SNOMED-CT.
Por ejemplo, tres de estos trabajos han desarrollado funcionalidades de apoyo a las decisiones
clinicas para detectar efectos adversos de medicamentos [19] y gestionar casos de obesidad
[76] y de tlceras por presion [67]. Claramente, hasta el momento ha habido pocos estudios que
aprovechen los datos capturados en SNOMED-CT, y menos atin, que evalden o cuantifiquen
formalmente el valor de SNOMED-CT en escenarios operacionales.

La revisidn literaria de D. Lee et. al. también advierte que la mayoria de las implementa-
ciones de SNOMED-CT todavia no han sido publicadas en la literatura cientifica ya que son
bastante recientes (algunas todavia estdn en fase de desarrollo o como parte de un proyecto
piloto), por lo que aclara que es necesario indagar mas alld de la literatura cientifica para te-
ner una imagen real de la implementacién de SNOMED-CT en escenarios operativos de la
préctica clinica [74].

Precisamente, D. Lee et. al. han realizado un estudio sobre la implementaciéon de SNO-
MED-CT en 13 centros de atencién sanitaria [73]. En el momento del estudio, las imple-
mentaciones todavia no habian sido publicadas en la literatura cientifica. Para el estudio,
los autores realizaron entrevistas directamente con los individuos encargados de implementar
SNOMED-CT, centrdndose en los siguientes aspectos: cdmo extrajeron subconjuntos relevan-
tes de SNOMED-CT, cémo la informacién clinica es capturada con SNOMED-CT, qué tipo

de informacion clinica es capturada con SNOMED-CT y el uso de la post-coordinacion.

2.4. Trabajo relacionado: mapping y bisqueda en SNOMED-CT

Un paso importante para promover la adopcién de SNOMED-CT en los sistemas de in-
formacioén clinica es la existencia de herramientas avanzadas que automaticen, o al menos
faciliten, la codificacion de datos clinicos con SNOMED-CT.

En muchas ocasiones, la codificacién con SNOMED-CT exige buscar correspondencias

0 mappings entre términos definidos en lenguaje natural (procedentes de diversas fuentes) y
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conceptos SNOMED-CT. Esta biisqueda no es, en absoluto, un proceso trivial debido al gran
tamafio, complejidad y granularidad de SNOMED-CT.

Esta seccion incluye una revision de las principales herramientas y trabajos que tratan
la bisqueda y el mapping con SNOMED-CT. En la revision distinguimos 3 categorias de
trabajos segun el tipo o la procedencia de los datos a mapear: informacién textual, modelos

de datos clinicos (semi)estructurados y terminologias clinicas.

2.4.1. Mapping de informacién textual a SNOMED-CT

La conversién automadtica de texto libre en formas mds estructuradas (como por ejem-
plo conceptos de terminologias estdndar) puede permitir el acceso computacional a una gran
cantidad de informacién actualmente "bloqueada" dentro de las notas clinicas e informes de
pacientes.

En esta seccidn se exponen varios trabajos y herramientas que han abordado el mapping de
informacién textual a conceptos de SNOMED-CT. Se distinguirdn dos categorias o formas de
informacién textual: textos clinicos y términos clinicos. Ambos contienen informacioén clinica
en lenguaje natural. La diferencia entre ambos es que los textos clinicos tienen una mayor
extension que los términos clinicos. Asi, por ejemplo, un texto clinico podria ser un informe
médico (no estructurado) de un paciente, el abstract de un articulo o una guia clinica. Mientras
que un término clinico puede verse como una frase que hace referencia a un concepto médico,
por ejemplo, ‘neoplasia del 16bulo inferior derecho del pulmén’. Los diccionarios, glosarios

y algunos registros médicos son fuentes habituales de términos clinicos.

Anotacion de textos clinicos con conceptos SNOMED-CT

El trabajo de L. Ahmadian ha investigado si SNOMED-CT puede utilizarse para formali-
zar la informacion textual de guias clinicas [1]. La conversién de la informacién textual de las
guias a reglas codificadas con conceptos SNOMED-CT fue realizada de forma manual en su
totalidad. En primer lugar, los expertos seleccionaron y extrajeron de las guias los extractos
referentes a las recomendaciones. Posteriormente, seleccionaron de los extractos los términos
clinicos y construyeron reglas de tipo "SI condicion ENTONCES accion". Finalmente, ma-
pearon manualmente los términos a conceptos SNOMED-CT. L. A pesar de que Ahmadian et.
al. encontraron algunas dificultades para representar algunos términos ambiguos de las guias
con SNOMED-CT, concluyeron que la formalizacién de guias clinicas usando SNOMED-CT

es factible.
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Existen varios sistemas y herramientas que han demostrado tener éxito en la anotacién
automatica de textos clinicos con SNOMED-CT [34, 108, 94, 120, 10, 53, 10, 9, 54]. P. Elkin
et. al. han desarrollado un sistema de procesamiento de lenguaje natural para anotar textos
con conceptos SNOMED-CT [34]. En un trabajo posterior, evaluaron la precision del sistema
para la identificacién automadtica de pacientes con neumonia usando un corpus de informes
textuales radiolégicos [35]. El sistema, que también se apoyé en un conjunto de reglas basadas
en conceptos SNOMED-CT, obtuvo una precisién muy elevada (superior al 95 %) detectando
los pacientes con neumonia.

P. Ruch et. al. desarrollaron una herramienta para dar soporte a la anotacién automatica
de contenidos textuales con conceptos de SNOMED-CT [108]. La herramienta combina dos
modulos: el primero aplica varias estrategias de normalizacidn 1éxica y expresiones regula-
res para buscar equiparaciones, mientras que el segundo usa un motor de recuperacién de
informacién genérico basado en espacios vectoriales.

El sistema propuesto por J. Patrick et. al. identifica automaticamente conceptos médicos
de SNOMED-CT en textos clinicos [94]. Este ha sido desarrollado para capturar los datos
de los pacientes con conceptos SNOMED-CT en tiempo real en un hospital. El sistema in-
cluye varios médulos: extraccion de las frases del texto, normalizacion 1éxica, un algoritmo
de equiparacion entre frases y conceptos SNOMED-CT basado en la coincidencia de tokens

consecutivos (similar al algoritmo n-grams) y un detector de frases negadas.

Mapping de términos clinicos a conceptos SNOMED-CT

En la actualidad, hay una gran cantidad de trabajos publicados en la literatura [25, 44, 75,
79, 70, 68], que han descrito la codificacién de términos clinicos (procedentes de dicciona-
rios, glosarios y registros médicos) con conceptos SNOMED-CT como un proceso tedioso y
manual, en el cual uno o varios expertos en terminologias clinicas son los responsables de
seleccionar los conceptos relevantes, asistidos inicamente por navegadores de SNOMED-CT
o simples algoritmos de equiparacién léxica. A continuacién, comentamos tres de estos traba-
jos de codificacion con SNOMED-CT. Posteriormente, se expondrd brevemente qué son los
navegadores y cudles son sus funcionalidades u opciones de bisqueda.

El trabajo de T. De Silva et al. [25] recolect6 una lista de términos sobre procedimien-
tos en tomografia computarizada usados en los sistemas de informacién de varios hospitales
de Canadd y evalud la habilidad de SNOMED-CT para representar dichos términos. La bus-

queda de conceptos SNOMED-CT equivalentes a los términos fue realizada por un médico
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con formacién de postgrado en informatica médica, asistido inicamente por el navegador de
SNOMED-CT CliniClue [23]. El proceso de mapping llevado a cabo en el trabajo fue en gran
medida manual, por lo que los resultados del mapping dependen de la formacién, capacidad
y tiempo del experto responsable.

Recientemente, la Sociedad Espafiola de Anatomia Patoldgica'? (SEAP) ha publicado un
listado'? de términos frecuentes en espaiiol de procedimientos en patologia, junto con los con-
ceptos SNOMED-CT equivalentes, asignados por expertos [44]. Para esta tarea los expertos
no dispusieron de herramientas de biisqueda mds alld de los navegadores de SNOMED-CT
tradicionales.

El trabajo de D. Lee et al. [75] recolect6 un conjunto de términos usados en un sistema de
informacién clinica de atencién paliativa y evalué si SNOMED-CT es titil para codificar di-
chos términos. La codificacién tuvo lugar en dos etapas. La primera aplicé un algoritmo béasico
de equiparacién l1éxica entre los términos y las descripciones de los conceptos SNOMED-CT,
incluyendo ademads una etapa previa de normalizacion léxica. Los términos que no fueron ma-
peados algoritmicamente fueron buscados manualmente, en una segunda etapa, por expertos
con el navegador CliniClue. A pesar de que este trabajo incluyd una etapa automdtica para
agilizar la codificacion, los resultados de la etapa automaética requirié revision manual, por lo

que como indican los autores fue un proceso tedioso y costoso temporalmente.

Herramientas de busqueda genérica: Navegadores y servidores terminolégicos

Los navegadores de SNOMED-CT son herramientas o aplicaciones que permiten visua-
lizar de forma organizada los componentes de la terminologia. Frecuentemente, contienen
vistas para navegar por las jerarquias, vistas de presentacién de relaciones no jerdrquicas y
soporte para la busqueda de conceptos relevantes dada una frase o un término clinico. Algu-
nos navegadores también incluyen funcionalidades de edicién de la terminologia, permiten
seleccionar elementos para construir subconjuntos de referencia para usos especificos e inclu-
so combinar conceptos para expresar significados complejos que no se encuentran en términos

precoordinados.

Phttps://www.seap.es/
Bhttp://www.seap.es/enlaces—de-interes/~/asset_publisher/h3M6/content/id/
114697
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En la actualidad existe un nimero importante de navegadores para acceder al contenido
de SNOMED-CT. La Biblioteca Nacional de Medicina de EEUU'* en su web'> mantiene un

listado actualizado de los navegadores mds importantes de SNOMED-CT. A continuacién,

vamos a describir las funcionalidades de busqueda de conceptos incluidas en los navegadores
de SNOMED-CT mas populares [33, 60, 58, 23, 131, 116, 93]. La tabla 2.3 muestra resumi-

damente las funcionalidades implementadas en cada uno de los navegadores.

Busqueda exacta: es la funcionalidad mds bésica, recupera conceptos que tienen aso-

ciados descripciones exactamente iguales al término de bisqueda.

Busqueda semi-exacta basada en coincidencia de palabras: separa las palabras del tér-
mino de bisqueda, y recupera los conceptos conteniendo todas las palabras en cualquier

orden.

Busqueda aproximada basada en coincidencia de palabras: separa las palabras del tér-
mino de buisqueda, y recupera los conceptos conteniendo al menos una de esas palabras.

Normalmente, genera un nimero excesivo de candidatos.

Busqueda basada en distancia de edicion: cuantifica como de similares son las cadenas
de texto (asociadas al término de busqueda y al concepto) contabilizando el nimero
minimo de operaciones de edicién (p.e. insercion o sustitucién) requeridas para trans-
formar una cadena en la otra. Esta opcion de bisqueda devuelve aquellos conceptos que

requieren un menor nimero de operaciones de edicion.

Busqueda basada en expresiones regulares: permiten introducir patrones para realizar
busquedas complejas en SNOMED-CT.

Busqueda para localizar conceptos en frases o textos: esta funcionalidad estd pensada
para localizar conceptos en términos de busqueda largos, tales como frases o textos

cortos.

Autocompletado dindmico: esta funcionalidad sugiere dindmicamente conceptos a me-
dida que el usuario va escribiendo el término de busqueda, similar a los motores de

bisqueda web actuales.

Filtrado por categoria semdntica: esta funcionalidad permite limitar los resultados de
las busquedas a los conceptos pertenecientes a determinadas jerarquias o categorias

semdnticas definidas en SNOMED-CT (p.e. entidad observable o hallazgo clinico).

14National Library of Medicine (NLM)
Bhttp://www.nlm.nih.gov/research/umls/Snomed/snomed_browsers.html
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Tabla 2.3: Comparativa de funcionalidades de biisqueda en los navegadores SNOMED-CT mds populares

Funcionalidad / Navegador | Nav. NLM [33] Nav. ITServer [60] Nav. IHTSDO [58] Nav. CliniClue [23] Nav. VTSL [131] Nav. SnoFlake [116] Nav. Snon OWL [93]
Biisqueda exacta X X X X X X X
Bisqueda semi-exacta X X X X X X
Biisqueda aproximada X X X
Distancia de edicion X X
Expresiones regulares X

Biisqueda en frases/textos X X

Autocompletado X X X X X X

Filtrado semantico X X X X X X X

Limitaciones de las busquedas en los navegadores de SNOMED-CT

En la actualidad existen bastantes navegadores para acceder al contenido de SNOMED-

CT. Sin embargo, todavia no incluyen opciones de busqueda avanzadas capaces de automati-

zar el proceso de codificaciéon con SNOMED-CT. A continuacién se enumeran problemas y

limitaciones de las funcionalidades de biisqueda de los navegadores actuales:

— La mayoria de los navegadores SNOMED-CT aplican sélo técnicas de equiparacion

1éxica para buscar conceptos relevantes dado un término de consulta. Es decir, los na-
vegadores s6lo consideran la similitud Iéxica para buscar conceptos relevantes, sin con-
templar practicamente la similitud semdntica. La tnica funcién semdntica que suelen
incluir los navegadores es el filtrado de los resultados de las busqueda por categoria
semdntica. Ademads, los navegadores suelen aplicar técnicas bdsicas de equiparacion
1éxica, tales como la equiparacion exacta o aproximada. Por una parte, la aplicacién
de la equiparacion Iéxica exacta obtiene generalmente una precisioén alta en los resul-
tados de las bisqueda, pero un recall bajo, ya que busca descripciones de conceptos
exactamente iguales al término buscado. Por otra parte, la aplicacion de la equiparacién
Iéxica aproximada obtiene un recall alto y una precision baja ya que devuelve conceptos
con palabras o subcadenas comunes con el término buscado, por lo que podria sugerir

cientos o miles de conceptos candidatos para un término de bisqueda.

— Pocos navegadores incluyen técnicas de normalizacién 1éxica (p.e. eliminacién de stop-

words y de caracteres o deteccién de faltas ortograficas) para combatir las pequefias
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diferencias 1éxicas (frecuentes en el lenguaje natural) que evitan, en no pocas ocasio-
nes, la deteccion del concepto correcto. Tampoco, suelen incorporar técnicas de expan-
sién de consultas, para enriquecer el término introducido por el usuario con términos
alternativos formados con sinénimos del término original. Hay que considerar que nor-
malmente multiples términos pueden hacer referencia a un mismo concepto médico y
que la sinonimia definida en SNOMED-CT todavia no es, en absoluto, completa. Sin
duda la ausencia de técnicas que traten este problema estd limitando los resultados en

las busquedas de los navegadores.

— Los navegadores durante las bisquedas de conceptos relevantes no usan en ningiin mo-
mento las relaciones semdnticas de SNOMED-CT. Estos consideran la terminologia
SNOMED-CT como una enorme lista de conceptos no conectados. En nuestra opinién
los navegadores deberian usar las relaciones semanticas de los conceptos, ya que estas
definen caracteristicas de los conceptos y pueden aportar informacion sobre el signifi-

cado de los conceptos, no presente en sus descripciones textuales.

— En nuestra opinion, los sistemas de busqueda implementados en la mayoria de los na-
vegadores de SNOMED-CT estan pensados, para a partir de un término de busqueda,
hacer una primera criba o seleccién de conceptos relevantes, facilitando a los exper-
tos la tarea de encontrar el concepto equivalente al término buscado. Claramente estos
sistemas no fueron disefiados para ser herramientas automaticas de codificacién, sino
como una simple ayuda para los expertos. Por tanto, el proceso de mapping con las

herramientas actuales sigue demandando una alta implicacion de los expertos.

En sintonia con nuestra opinién, el trabajo de J. Rogers et al. [107] evalu6 las caracte-
risticas de 17 navegadores de SNOMED-CT y concluy6 que las funcionalidades de busque-
da varfan mucho entre los distintos navegadores, siendo en general insuficientes y demasia-
do genéricas. Ademds, muchos trabajos publicados en la literatura sobre codificacién con
SNOMED-CT han expuesto que el proceso de codificacién con las herramientas actuales es
altamente costoso e ineficiente y que es necesario el desarrollo de nuevas herramientas de
biisqueda avanzada para agilizar y mejorar la calidad de la codificacién con SNOMED-CT
[68, 21, 70, 108].
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2.4.2. Mapping de modelos de datos clinicos a SNOMED-CT

El enlace entre modelos de datos clinicos y terminologias es reconocido como un requisito
necesario en el camino hacia la interoperabilidad semantica de la HCE [121, 47, 106].

Algunos retos dificultan el enlazado de los modelos de datos con terminologias (particu-
larmente con SNOMED-CT). En primer lugar, los modelos de datos y SNOMED-CT pre-
sentan estructuras diferentes, por lo que no es trivial la aplicacién de técnicas estructurales y
de contexto, frecuentemente usadas en otro tipo de problemas, tales como el alineamiento de
ontologias. En segundo lugar, las guias de modelado y los criterios de calidad para la espe-
cificacion de los modelos de datos son todavia infrecuentes, por lo que los modelos de una
misma especificacion (p.e. arquetipos openEHR) presentan todavia estructuras diversas. Esto
dificulta la aplicacion de técnicas estructurales y de contexto, sobretodo de forma automatica.
En tercer lugar, SNOMED-CT es en la actualidad la terminologia clinica mds completa y con
mayor granularidad. La navegacion a través de SNOMED-CT y la recuperacion eficiente de
conceptos relevantes resulta extremadamente tediosa y dificil.

En los dltimos afios, se han realizado algunos intentos para hacer el mapping entre mode-
los clinicos y terminologias de forma manual y se comprob6 que este proceso exige mucho
tiempo a personal altamente cualificado, lo que origin6 mappings imperfectos e incompletos
[105]. Ademas, se han desarrollado algunas herramientas que facilitan el enlazado [135, 105].
Sin embargo, estas herramientas todavia estdn lejos de conseguir realizar el mapping de for-
ma automadtica y precisa. A continuacion, se exponen algunas propuestas que han surgido para
enlazar modelos openEHR y HL.7 con SNOMED-CT.

Mapping de arquetipos openEHR a SNOMED-CT

Actualmente la mayoria de los arquetipos openEHR, disponibles piblicamente, apenas
estdn enlazados con terminologias. Esta situacion ha motivado la investigacién en técnicas
semi-automaticas que faciliten esta tarea.

La herramienta de mapping desarrollada por Yu et al. [135] ha aplicado técnicas de recu-
peracién de informacién para codificar los términos locales de los arquetipos con conceptos
SNOMED-CT. La herramienta usa Lucene'®, una popular librerfa de cédigo abierto para la re-
cuperacién de informacidn, para obtener un ranking ordenado de 10 conceptos para cada uno

de los términos. Esta herramienta tiene algunas limitaciones: no incluye ninguna técnica de

http://lucene.apache.org/core/
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normalizacidn 1éxica, por lo que, pequenas diferencias 1éxicas entre los términos del arquetipo
y conceptos SNOMED-CT impiden que la herramienta obtenga enlaces/mappings correctos.
Tampoco usa ninguna informacién de contexto del arquetipo para mejorar el mapping. La
eleccion final del concepto correcto se deja en manos del usuario o experto. La evaluacién de
la herramienta ha demostrado que aproximadamente sélo la mitad de las veces el cédigo co-
rrecto estd entre los 10 conceptos sugeridos por la herramienta, por lo que la otra mitad de las
veces el experto tiene que usar navegadores de SNOMED-CT u otras herramientas externas
para hacer nuevas bisquedas para encontrar el concepto correcto.

Berges et al. [13] elaboraron un estudio para evaluar el rendimiento de 9 técnicas 1éxicas
(basadas en la similitud de cadenas de texto) orientadas al enlazado de términos de arque-
tipos con conceptos de SNOMED-CT. Obtuvieron un recall del 25% si s6lo un concepto
SNOMED-CT es recuperado para un término del arquetipo. El recall aumenté hasta un 50 %
y 75 % cuando recuperaron 10 y 100 conceptos respectivamente.

El sistema MoST [105] es una metodologia semi-automatica para enlazar los términos
clinicos de los arquetipos openEHR a conceptos de SNOMED-CT. El sistema incorpora dos
etapas: un proceso automatico de buisqueda de conceptos candidatos y un proceso manual de
seleccion de los mappings finales realizado por expertos clinicos.

La bisqueda de conceptos candidatos incluye un amplio abanico de métodos: un procedi-
miento para normalizar los términos, técnicas léxicas y lingiiisticas. Ademds, usa los servicios
terminolégicos de UMLS [113], cierta informacion contextual del arquetipo y algunas reglas
de post-filtrado semdantico para mejorar la calidad del mapping.

La metodologia de MoST obtiene una media de 5.5 conceptos candidatos por término. La
eleccion final del concepto correcto se realiza por consenso entre un grupo de expertos. La
evaluacién de MoST concluyé que aproximadamente el 70 % de las veces el c6digo correcto
estd entre los conceptos sugeridos por la herramienta. En nuestra opinién la limitacién princi-
pal de la metodologia MoST es la ausencia de técnicas semdnticas que aprovechen en mayor
medida el contexto del arquetipo y las relaciones seménticas de SNOMED-CT para reducir el
numero de conceptos candidatos.

Al inicio de esta tesis, posiblemente MoST fuese la herramienta de mapping mas avanzada
para arquetipos. Sin embargo, MoST no ha conseguido automatizar demasiado el proceso de
mapping, este todavia depende en gran medida de la participacion de expertos.
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Mapping de modelos HL7 a SNOMED-CT

El grupo de trabajo Terminfo, perteneciente a la organizacién de estandarizacién para el
ambito de la salud HL.7, ha estado trabajando para posibilitar que la informacidn clinica con-
tenida en varios estindar HL7 v3 pudiese ser representada mediante conceptos SNOMED-CT
[50]. De forma similar a los arquetipos openEHR los modelos de datos HL7 usan un vocabu-
lario interno para definir los atributos de informacién del modelo, pero también soporta el uso
de terminologias externas para codificar dicha informacién. El grupo de trabajo ha publicado
un informe detallado incluyendo guias y reglas para usar SNOMED-CT en los modelos HL7,
asi como, algunas correspondencias semanticas entre los componentes del modelo HL7 y las
jerarquias de SNOMED-CT [50]. Desde la publicacién de este informe ha habido algunas
contribuciones en la integraciéon de HL7 y SNOMED-CT. A. Ryan et. al. [109] han mapeado
de forma manual modelos HL7 de observaciones clinicas con conceptos de SNOMED-CT
siguiendo las recomendaciones publicadas en [50]. S. Heymans et. al. [52] presentaron una
estrategia para validar automaticamente las guias y reglas recogidas en [50] sobre el uso de
SNOMED-CT en modelos HL7.

Limitaciones de los sistemas para mapear modelos clinicos a SNOMED-CT

El desarrollo de herramientas especificas de mapping entre modelos clinicos y termino-
logfas es todavia un campo poco explorado. Las herramientas que existen en la actualidad
todavia estan lejos de conseguir un mapping automatico y preciso. A continuacion se enume-

ran varios problemas y limitaciones de las herramientas actuales:

— Las herramientas usan esencialmente técnicas de equiparacién 1éxica junto con alguna
técnica lingiiistica, por lo que diferencias 1éxicas (p.e. sinénimos, hipénimos, abrevia-
ciones) entre los términos de los modelos y los conceptos SNOMED-CT pueden dificul-
tar que la herramienta obtenga mappings correctos. Mejores técnicas de normalizacién
y de expansion de términos (con sinonimia) podrian contribuir a un mapping de mayor
calidad.

— Las herramientas actuales no son capaces de realizar un mapping automaético. Esto es,
no devuelven un dnico concepto para cada término, mds bien sugieren un conjunto de
candidatos. Por tanto, el proceso de mapping todavia demanda una alta participacioén de

los expertos.
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— No explotan lo suficiente la estructura de los modelos para extraer contexto de los térmi-
nos; practicamente consideran cada término del modelo de forma aislada. La informa-
cién de contexto podria ser ttil para obtener mappings mds precisos y para desambiguar

cuando haya varios conceptos candidatos.

— No aplican técnicas de similitud estructural entre los modelos y las terminologias. Si
bien es cierto que los modelos y terminologias tienen estructuras diferentes, la aplica-

cidén de este tipo de técnicas podria ser ttil para mejorar la calidad del mapping.

— Las herramientas no explotan las relaciones semanticas de SNOMED-CT, "ven" la ter-
minologia SNOMED-CT como un conjunto de conceptos no conectados. Las relacio-
nes semdnticas definen las caracteristicas de los conceptos. Por tanto, es interesante que
las herramientas las consideraran, junto con las descripciones textuales, para tener mas

informacidn del significado de los conceptos.

Por tanto, hoy en dia hay una importante necesidad de herramientas que logren un mayor
nivel de automatizacién en el mapping entre modelos de datos y terminologias clinicas. Las
limitaciones expuestas anteriormente pueden guiar el desatrollo de futuras herramientas.

2.4.3. Alineamiento de SNOMED-CT con otras terminologias clinicas

El alineamiento o mapping de SNOMED-CT con otra terminologia clinica implica deter-
minar las correspondencias entre los conceptos de ambas terminologias. A cada una de estas
correspondencias se le suele llamar mapping.

En los tdltimos afios IHTSDO ha estado colaborando activamente con otras organizaciones
para armonizar SNOMED-CT con otras terminologias, principalmente mediante la creacién
de alineamientos entre ellas. La armonizacién entre las terminologias clinicas favorece la in-
teroperabilidad entre sistemas y permite reutilizar los datos clinicos para distintos prop6sitos.
A continuacién, se comentan los principales proyectos de armonizacién de SNOMED-CT.

Una colaboracién!” entre IHTSDO y WHO'® ha resultado en mas de 20.000 mappings en-
tre conceptos SNOMED-CT y términos de la terminologia ICD-10. Ambas terminologfas han
sido disefiadas con propésitos distintos, SNOMED-CT cubre todos los aspectos necesarios

para codificar la informacién de la HCE con mucho grado de detalle, mientras que ICD-10

"http://www.ihtsdo.org/about-ihtsdo/governance-and-advisory/harmonization/
who/
18World Health Organization
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es una terminologia que organiza el contenido en categorias significativas para dar soporte
a estudios estadisticos y de epidemiologia. La creacién de un mapping entre ambas permite
reutilizar los datos clinicos, asi por ejemplo, la informacién clinica de un paciente puede ser
recogida con gran nivel de granularidad con SNOMED-CT y gracias al mapping con ICD-
10 esta informacién es clasificada en una categoria de alto nivel pudiendo ser utilizada en
estudios estadisticos.

Recientemente, Regenstrief (organizacién sin dnimo de lucro que desarrolla y mantiene
LOINC) e IHTSDO han firmado un acuerdo de colaboracién'® para construir un alineamiento
entre LOINC y SNOMED-CT. El objetivo del acuerdo es reducir la duplicacién de esfuerzos
y hacer los registros electrénicos de salud mas efectivos en la mejora de la atencién médica.

A principios del 2014, se ha publicado una tabla de equivalencias®” entre conceptos de la
clasificacion International Classification for Nursing Practice (ICNP) y SNOMED-CT.

El proceso de alineamiento entre SNOMED-CT y otras terminologias clinicas ha sido rea-
lizado en gran parte de forma manual. En el proceso se usaron algunas herramientas de apoyo,
principalmente para la edicién de los mappings. Sin embargo, las correspondencias entre las
terminologias fueron creadas por un un grupo de expertos en mapping y terminologias. El
articulo de K. Giannangelo y J. Millar comenta en detalle el proceso seguido por un grupo de
expertos para alinear SNOMED-CT vy la clasificacién ICD-10 [46]. Hay que tener en cuenta
que se requiere un alto nivel de conocimiento del dominio para crear las correspondencias en-
tre terminologfas clinicas, por lo que no es un proceso facilmente automatizable. Aun asi, en
los dltimos afios han surgido algunos trabajos proponiendo enfoques semi-automadticos para

alinear y validar terminologias a gran escala en el &mbito médico [72, 69].

2.5. Técnicas de mapping

Algunas disciplinas (p.e. recuperacién de informacion, alineamiento ontolégico o proce-
samiento de lenguaje natural) han estado trabajando activamente en el desarrollo de técnicas
para encontrar mappings entre conceptos de diversas terminologias y ontologias y entre tér-
minos en lenguaje natural y conceptos [77, 123, 115, 65, 22].

J. Euzenat y P. Shvaiko han recopilado y clasificado las principales técnicas orientadas
a encontrar automdticamente correspondencias entre conceptos [41]. A continuacién, expo-

nemos las técnicas de mapping mas usadas de acuerdo a la clasificacion de J. Euzenat y P.

Yhttps://loinc.org/collaboration/ihtsdo
Ohttp://goo.gl/OVb7ux
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Shvaiko: técnicas 1éxicas, lingiiisticas, estructurales, y en menor medida de aprendizaje auto-

matico.

2.5.1. Técnicas léxicas

Las técnicas 1éxicas son las mds bdsicas. Usan los nombres o descripciones de los con-
ceptos o entidades para buscar correspondencias. Estas técnicas se basan tipicamente en el
siguiente principio: cuanto mds similares son los nombres o las etiquetas de dos entidades,
mads posibilidades de que estos denoten el mismo concepto. Existen varios problemas que

restan precision a estas técnicas:

— La existencia de sinénimos en el lenguaje. Un sinénimo es una palabra (o expresion)
que tiene el mismo o muy parecido significado que otra. En ocasiones dos términos
o etiquetas pueden ser muy poco similares y sin embargo denotar el mismo concepto.
Las técnicas 1éxicas por si solas no son suficientes para detectar correspondencias en
estos casos. Cabe destacar que los conceptos de la terminologia SNOMED-CT suelen
tener asociados varias descripciones sinénimas, sin embargo la cobertura de sinénimos
de SNOMED-CT esta todavia lejos de estar completa.

— La existencia de homénimos en el lenguaje. Los homénimos son palabras usadas para
nombrar diferentes conceptos. Por tanto, puede suceder que las etiquetas de dos entida-
des sean muy similares y sin embargo denoten distintos conceptos. En estos casos, las

técnicas léxicas creardn correspondencias incorrectas.

— La existencia de variaciones léxicas. Las variaciones léxicas de una palabra a menudo
ocurren debido a diferentes ortografias aceptadas, al uso de abreviaciones y al uso de
prefijos o sufijos opcionales. Por ejemplo, CD, C.D. , CD-ROM y Disco Compacto son

formas consideradas equivalentes para referenciar al mismo concepto.

Hay distintas técnicas de comparar los nombres de las entidades dependiendo en si estos
son consideradas como una secuencia de letras o como un conjunto de palabras. A continua-

cioén se expone con mds detalle las distintas técnicas 1éxicas:

— Técnicas léxicas basadas en comparacion de cadenas:

Estas técnicas consideran las etiquetas o cadenas de las entidades como una secuencia

de letras. Existen muchos criterios para comparar dos cadenas como secuencias:
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e Equiparacién exacta: se produce cuando las cadenas comparadas son idénticas.
Previamente a la comparacion se podria haber realizado algin tipo de compara-
cion.

e Distancia Hamming: mide la similitud entre dos cadenas contabilizando el nimero

de posiciones en las que las dos cadenas difieren.

e Similaridad N-gram: estima la similitud contando el nimero de secuencias de N

caracteres comunes entre dos cadenas.

e Distancia de edicion: cuantifica como de similares son dos cadenas contabilizando
el nimero minimo de operaciones (p.e. insercién o sustitucién) requeridas para
transformar una cadena en la otra. Esta métrica suele obtener un valor entre 0 y 1

para estimar el nivel de similitud entre dos cadenas.

La normalizacién Iéxica puede ayudar a mejorar los resultados de las comparaciones de
las cadenas. La normalizacién incluye, entre otras acciones: la eliminacién de digitos
y signos de puntuacién, la normalizacion de los espacios en blanco y la conversién de

todos los caracteres a minusculas.

Técnicas léxicas basadas en el lenguaje:

En las técnicas basadas en el lenguaje, las cadenas se consideran textos que pueden ser
segmentados en palabras. Incluso, las técnicas mas avanzadas pueden tener en cuenta
la secuencia en la que aparecen las palabras, dicho de otra forma, pueden considerar la
estructura gramatical de las cadenas. Estas técnicas se acercarfan a las técnicas usadas

en el procesado de lenguaje natural.

El primer paso que suelen realizar este tipo de técnicas es aplicar una normalizacién lin-
giifstica a las cadenas. La normalizacién lingtiistica suele incluir varias de las siguientes

tareas:

e Tokenizacion: es el proceso de separar una cadena de texto en sus partes constitu-

yentes (tokens), incluyendo palabras, nimeros y caracteres.

e Eliminacién de palabras vacias (stopwords): Las palabras vacias son palabras que
aparecen con gran frecuencia en los textos, tales como articulos, pronombres, pre-
posiciones, y conjunciones. Este conjunto de palabras no resulta (til para buscar

equiparaciones léxicas, ya que apenas aportan informacion.
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e [ematizacion: es un proceso que consiste en, dada una forma flexionada (es decir,
en plural, en femenino, conjugada, etc), hallar el lema correspondiente. El lema
es la forma que por convenio se acepta como representante de todas las formas
de una misma palabra. Es decir, el lema es la palabra que nos encontrariamos
como entrada en un diccionario tradicional: singular para sustantivos, masculino
singular para adjetivos, infinitivo para verbos. Por ejemplo, decir es el lema de

dije, diré o dijéramos.

Una vez que se aplica el proceso de normalizacion lingiiistica a las cadenas, estas pue-
den ser comparadas con las técnicas basadas en comparacién de cadenas presentadas
previamente, o con alguna técnica basada en comparacion de tokens. Estas dltimas mi-
den la similitud entre dos cadenas cuantificando el nimero de palabras (tokens) comu-
nes entre dichas cadenas.

Existen varios paquetes de software con implementaciones de las métricas 1éxicas citadas

previamente: SimMetrics?!, SecondString®?, Alignment API>® y SimPack>*.

2.5.2. Técnicas basadas en recursos linglisticos

Las técnicas basadas en recursos lingiiisticos usan recursos, frecuentemente externos, ta-
les como: bases de datos 1éxicas, diccionarios o tesauros. Estos recursos proveen relaciones
lingiifsticas (p.e. sinénimos, hipénimos) que pueden ser explotadas para detectar similitudes
o correspondencias entre palabras o términos.

Uno de los recursos mds ampliamente usados en la bibliografia es Wordnet. Es una enorme
base de datos Iéxica que agrupa palabras en inglés en conjuntos de sinénimos llamados syn-
sets. Proporciona definiciones cortas y generales, junto con las relaciones semdnticas entre los
conjuntos de sinénimos. WordNet ha sido ampliamente usado en recuperacién de informacién
e integracién ontoldgica para expandir los términos de bisqueda con sinénimos, hipénimos e
hiperénimos [130, 57]. Otro recurso que ha sido muy utilizado para la expansion de términos

en el ambito clinico es el metatesauro de UMLS [51, 7, 81].

2 http://sourceforge.net/projects/simmetrics/
22http://secondstring.sourceforge.net/

23http://alignapi.gforge.inria.fr/
24https://files.ifi.uzh.ch/ddis/oldweb/ddis/research/simpack/index.html
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Algunos trabajos han desarrollado métodos, que en vez de usar relaciones lingiiisticas de
recursos externos, infieren nuevos sinénimos mediante el analisis automatico de largas colec-
ciones de conceptos. Por ejemplo, [56] y [55] han propuesto métodos para analizar el metate-
sauro de UMLS con el objetivo de detectar nuevos sinénimos no explicitos en dicho recurso.
La principal ventaja de estos trabajos es que son capaces de aumentar la cobertura de sinéni-
mos del recurso que analizan, favoreciendo asi los procesos de busqueda de correspondencias

o recuperacién de informacion.

2.5.3. Técnicas estructurales

Las técnicas estructurales han sido usadas tradicionalmente en procesos de alineamiento
entre ontologias o terminologias. Estos procesos implican buscar correspondencias semanti-
cas entre las entidades de dos ontologias o terminologias. Las técnicas estructurales han sido
usadas en combinacion con técnicas 1éxicas para aumentar el rendimiento global de los sis-
temas de alineamiento [43]. Las técnicas estructurales explotan las propiedades estructurales
de las ontologias, tales como las relaciones semanticas, para tener mds informacion del signi-
ficado de los conceptos. Asi, por ejemplo, las técnicas estructurales basadas en grafos miden
la similitud entre dos entidades (procedentes de dos ontologias distintas) en base a la simili-
tud de sus relaciones y vecinos. Esto implica extraer los conceptos vecinos de cada entidad
(recorriendo sus relaciones semdnticas) y aplicar métricas, generalmente 1éxicas, entre los ve-
cinos de ambas entidades. Destacar que las relaciones jerdrquicas han sido las relaciones mds
utilizadas en este tipo de técnicas ya que su significado es siempre el mismo en diferentes
ontologias y terminologias. El principio en el que se basan las técnicas basadas en grafos es
que si dos entidades son similares, sus vecinos deben de alguna forma también ser similares.

En la actualidad, existen modelos de datos que estdn bastante estructurados (p.e. los arque-
tipos openEHR). Los términos de estos modelos estan internamente organizados en estructu-
ras de datos (p.e. en forma de arbol), por lo que los términos estdn relacionados informalmente
a otros términos de los modelos. Sin embargo, hasta nuestro conocimiento todavia hay muy
pocos trabajos de mapping que aprovechen esto para extraer contexto de los términos y mejo-
rar asi la bisqueda de correspondencias terminolégicas de dichos términos. La investigacion
de Khare et. al. [66] es uno de los pocos trabajos que ha explotado la estructura semdantica de
formularios de entrada de datos clinicos para mejorar el mapping a SNOMED-CT. Khare et.
al. proponen un enfoque hibrido basado en informacidn lingiiistica y estructural. Asi, dado un

término de bisqueda del formulario, el enfoque explota la estructura semantica del formulario



2.5. Técnicas de mapping 53

para derivar contexto del término. Posteriormente, aplica métricas léxicas y lingiiisticas para
mapear el término a un concepto compatible con el contexto derivado. El enfoque de Khare
et. al. se ha centrado especialmente en analizar los formularios en su conjunto para derivar
las categorias semadnticas esperadas de cada uno de sus términos clinicos. Desgraciadamente,
todavia hay pocos enfoques que exploten la informacién estructural y contextual durante los
procesos de mapping. Las siguientes herramientas de mapping orientadas a modelos clinicos
claramente deberian explotar en mayor medida dicha informacién. Incluso, aunque existen di-
ferencias entre las estructuras de las terminologias (basadas en relaciones semdanticas forma-
les) y las estructuras de los modelos de datos clinicos (mds informales), creemos que merece
la pena explorar la aplicacién de técnicas de similitud estructural en el mapping entre modelos

de datos clinicos y terminologias.

2.5.4. Técnicas de aprendizaje automadtico

Ademas de las técnicas presentadas previamente, algunos enfoques también han aplicado
técnicas de aprendizaje automadtico en los procesos de mapping o alineamiento [84, 28]. Estas
técnicas aplican una etapa de entrenamiento en la que usan las caracteristicas de una mues-
tra de alineamientos positivos y negativos para aprender de forma automatica como clasificar
nuevos alineamientos. Las caracteristicas usadas en el entrenamiento suelen ser las puntua-
ciones resultantes de la aplicacion de las técnicas 1€xicas, estructurales o lingiiisticas.

Las técnicas de aprendizaje automadtico resultan ser especialmente ttiles en procesos de
mapping donde se aplican multiples métricas de similitud entre los conceptos. Dichas téc-
nicas, durante el entrenamiento, analizan las caracteristicas de los alineamientos positivos y
negativos, aprendiendo cuales son las mds relevantes para determinar si hay o no hay mapping
entre dos conceptos. Esto les permite llevar a cabo con mds garantias la seleccién del mapping
mds adecuado entre un conjunto de candidatos con multiples puntuaciones de similitud.

Las redes neuronales, los drboles de decisién y el aprendizaje Bayesiano son tipos de

técnicas de aprendizaje usados en procesos de equiparacién de conceptos [41].

2.5.5. Resumen de las técnicas de mapping

En esta seccion se han discutido las técnicas bésicas que pueden ser usadas para buscar
correspondencias entre conceptos. Nuestro objetivo no fue presentar todas las técnicas exis-
tentes, sino mdas bien exponer de forma resumida las mds usadas.
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Consideramos que las técnicas de mapping no deberian ser usadas de forma aislada, sino
que deberian tomar ventaja de los resultados proporcionados por las otras técnicas. De hecho,
gran parte del éxito de un sistema de busqueda de mappings depende precisamente de la
seleccion y combinacion adecuada de las diferentes técnicas [41].

Cabe destacar que muchas de las técnicas presentadas previamente todavia no han sido ex-
plotadas en las herramientas actuales de mapping y codificacién orientadas a la terminologia
SNOMED-CT. De hecho, hemos detectado que la mayoria de las herramientas orientadas a
SNOMED-CT usan solamente técnicas léxicas. Por tanto, consideramos que hay un importan-
te campo de mejora en estas herramientas mediante la inclusién y combinacién de diferentes

técnicas de mapping. Concretamente, sugerimos varias mejoras a las herramientas actuales:

— Las herramientas deberian incluir técnicas lingiiisticas orientadas a expandir los térmi-
nos de bisqueda con términos alternativos o sinénimos. Esto incrementaria las posibi-

lidades de éxito en las biisquedas.

— Las herramientas orientadas a mapear modelos de datos clinicos estructurados y SNO-
MED-CT deberian explorar las técnicas estructurales, usdndolas en combinacién con
técnicas léxicas. Las técnicas estructurales han sido utilizadas con éxito en procesos de

alineamiento ontolégico.

— Las herramientas de busqueda de conceptos en SNOMED-CT (p.e. los navegadores),
deberian incluir mejores mecanismos para seleccionar o desambiguar. Actualmente,
algunas opciones de bisquedas de los navegadores de SNOMED-CT devuelven cientos
o miles de conceptos candidatos a las buisquedas de los usuarios. Reglas heuristicas o
técnicas de aprendizaje automadtico podrian ser usadas para eliminar muchos conceptos
candidatos, de forma que el usuario sélo reciba los conceptos candidatos con mayores

probabilidades de ser correctos.

2.6. Trabajo relacionado: segmentacion en SNOMED-CT

El creciente tamafio y complejidad de las terminologias y ontologias ha provocado el
surgimiento de una nueva drea de investigacién conocida como segmentacion ontoldgica. Esta
tiene el objetivo de extraer porciones autocontenidas de ontologias adecuadas a necesidades
particulares, normalmente denominadas: médulos, segmentos ontolégicos o subontologias.

Las subontologias han sido usadas para favorecer el procesamiento de las ontologias por las
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aplicaciones (p.e. para aplicaciones de razonamiento o inferencia), para la anotacién de datos
y para generar vistas de ontologias manejables por humanos [12, 48, 122, 112, 134, 91]. La
representacion y manejo de los mdédulos ha sido extensamente detallada en la documentacién
técnica de SNOMED-CT [118].

En la bibliografia hemos encontrado pocos trabajos sobre segmentacién (semi)automatica
en SNOMED-CT. Sari et al. desarrollaron una metodologia para extraer segmentos de SNO-
MED-CT asociados a arquetipos openEHR [110]. Estos segmentos tienen el objetivo de re-
presentar el contenido semdntico de los arquetipos. En este trabajo, usuarios expertos selec-
cionaron los conceptos semilla de partida. Es decir, el método dispone de un conjunto dado
de conceptos semilla, como suele ser habitual en la segmentacién ontoldgica [112, 80]. A
partir de estos conceptos semilla, técnicas de recorrido de grafos y un conjunto de reglas son
aplicadas para obtener un segmento valido de SNOMED-CT.

Loépez-Garcia et al. han propuesto extraer segmentos de SNOMED-CT para anotar infor-
mes de alta de cardiologia [80]. Manualmente, varios expertos anotaron los informes de alta
con mds de 400 conceptos SNOMED-CT, los cuales fueron usados como semillas para el
proceso de segmentacion. La segmentacion fue realizada con 5 técnicas diferentes: 4 técnicas
heuristicas de recorrido de grafo y una técnica basada en l6gica. Posteriormente, los segmen-
tos fueron filtrados con informacion de frecuencia de MEDLINE. Aunque Lépez-Garcia et
al. afirmaron que los segmentos extraidos tienen una cobertura adecuada, reconocieron que
estos tenfan un tamafio excesivo. Por ejemplo, sus técnicas de recorrido de grafo obtuvieron
segmentos de un tamafio medio del 17 % al 51 % respecto al tamaifio total de SNOMED-CT.

El trabajo de J. Patrick et al. describe la extraccién de un segmento de SNOMED-CT
derivado de un enorme corpus de historias clinicas textuales procedentes de un sistema de
informacioén clinico de cuidados intensivos [95]. La estrategia seguida en este trabajo impli-
c6 los siguientes pasos. En primer lugar, se aplicaron varias estrategias de procesamiento de
lenguaje natural para identificar conceptos SNOMED-CT en las historias clinicas. En segun-
do lugar, se contabilizaron la frecuencia con la que aparecen los distintos conceptos en las
historias clinicas y se seleccionaron aquellos con al menos 100 apariciones. Posteriormen-
te, un software computd el minimo segmento formado por los conceptos seleccionados en
la etapa previa. Finalmente, revisaron manualmente el segmento, eliminando los conceptos
inadecuados. El segmento resultante estuvo formado por 2700 conceptos, lo que proporciond
una cobertura del 96 % en el corpus y un tamafio inferior al 1 % respecto al tamaifio total de

SNOMED-CT. Los autores destacaron que el segmento, antes de la revision manual, contenia
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un importante nimero de conceptos inadecuados, debido principalmente a la debilidad de los
métodos de procesamiento automatico.

Gran parte del éxito de un proceso de segmentacién depende de la seleccién adecuada de
los conceptos semilla. Muchos de los enfoques actuales requieren que expertos seleccionen
manualmente dichos conceptos. Este proceso estd demostrado que es lento y costoso. En
nuestra opinion, el proceso de seleccidn de conceptos semilla deberia ser realizado, o al menos
apoyado, por técnicas de mapping sofisticadas. Esto permitiria automatizar en mayor medida

el proceso de segmentaciéon en SNOMED-CT.



CAPITULO 3

METODOS DE BUSQUEDA EN SNOMED-CT

En la actualidad, existe un importante consenso en que la integracion de las terminologfas
clinicas en la HCE, y mds concretamente en los arquetipos clinicos, es un paso clave en el
camino hacia la interoperabilidad semdntica [29, 121]. De la misma forma, hay un consenso
amplio en cuanto a que SNOMED-CT es la terminologia mds adecuada para representar de
forma estandarizada gran parte de la informacién clinica de la HCE [100].

Sin embargo, hasta ahora la inmensa mayoria de la informacién clinica se ha registrado
y almacenado en la HCE en forma de lenguaje natural y no se ha enlazado con conceptos de
SNOMED-CT ni con otras terminologias clinicas estandar. La creacién de los enlaces termi-
nolégicos implica localizar en SNOMED-CT (o en otra terminologia clinica) los conceptos
equivalentes a la informacién clinica que los profesionales de la salud desean registrar en la
HCE. La bisqueda de conceptos relevantes en SNOMED-CT es compleja y extremadamente
laboriosa debido al gran tamafio de esta terminologia (mds de 300.000 conceptos) y a la falta
de herramientas de biisqueda avanzadas para SNOMED-CT [107, 70, 108].

Este capitulo presenta el conjunto de métodos propuestos en esta tesis doctoral para la
bisqueda en SNOMED-CT. Los métodos de este capitulo han sido disefiados para localizar
conceptos relevantes de SNOMED-CT dado una frase o un término clinico en lenguaje natu-
ral (p.e. ‘la presion diastélica es alta’). Un término clinico se suele corresponder con un tnico
concepto de SNOMED-CT, por tanto, idealmente los métodos deberian obtener un tnico con-
cepto relevante que represente completamente el término buscado. Aclarar que los métodos

del capitulo no han sido optimizados para detectar conceptos en textos de entrada largos.
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Destacar también que este capitulo trata de describir de forma general los métodos. Los
siguientes capitulos, en cambio, detallaran como se han especializado y cémo se han com-
binado estos métodos para llevar a cabo tareas mds complejas y especificas de mapping en
SNOMED-CT. En cierta forma el presente capitulo puede verse como un catdlogo de técnicas
de bisqueda orientadas a SNOMED-CT, que puede ser de utilidad, como fuente de consulta,
para el desarrollo de futuras herramientas de mapping centradas en SNOMED-CT e incluso
en otras terminologias clinicas con similares caracteristicas.

En el comienzo del presente capitulo describiremos las tareas realizadas para almacenar
SNOMED-CT en un formato adecuado para la bisqueda. Seguidamente, expondremos una
clasificacion de las técnicas de biisqueda implementadas. Posteriormente, explicaremos con
mds detalle cada una de las técnicas. Dado que la aplicacién de las técnicas de buisqueda
puede generar mds de un concepto candidato para un mismo término, al final del capitulo,
presentaremos varias estrategias de desambiguacion para seleccionar automaticamente el me-

jor concepto entre los candidatos.

3.1. Preprocesado de SNOMED-CT y consideraciones iniciales

Las versiones de SNOMED-CT son distribuidas por IHTSDO como un conjunto de fiche-
ros de texto. Cada version incluye ficheros individuales para cada uno de los tres componentes
centrales de SNOMED-CT: conceptos, descripciones y relaciones.

Se han procesado estos ficheros de texto y se ha almacenado la informacién relevante para
las busquedas en tablas de un base de datos postgreSQL. Dos tablas son especialmente im-
portantes para las busquedas: una almacena todas las descripciones textuales de los conceptos
de SNOMED-CT con los correspondientes identificadores de los conceptos, mientras que la
otra contiene las relaciones semanticas de SNOMED-CT.

Destacar que todas las técnicas de buisqueda que se describen a continuacién han sido
implementadas en JAVA. Cuando se inicia un proceso de biisqueda, dichas técnicas usan el
Driver PostgreSQL JDBC para comunicarse con la base de datos que almacena SNOMED-CT

y cargar rdpidamente en memoria las descripciones textuales de los conceptos.
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3.2. Clasificacion de las técnicas de busqueda

En la figura 3.1 puede verse una clasificacion de las técnicas desarrolladas en esta tesis
doctoral para la bisqueda en SNOMED-CT. Estas han sido disefiadas especialmente para lo-
calizar conceptos relevantes de SNOMED-CT dado una frase o un término clinico en lenguaje
natural. Distinguimos entre técnicas a nivel elemento y a nivel estructura. Las técnicas a ni-
vel elemento ven la terminologia SNOMED-CT como un simple listado de conceptos, por lo
que recorren el listado tratando de localizar equiparaciones con el término buscado aplicando
algun tipo de métrica de similitud. Estas técnicas no explotan las relaciones semdnticas entre
los conceptos de SNOMED-CT.

En contraste, las técnicas a nivel de estructura ven SNOMED-CT como una extensa red de
conceptos interconectados y tratan de explotar las relaciones semadnticas entre los conceptos
de SNOMED-CT para mejorar el proceso de bisqueda. Ademds, estas técnicas también se
preocupan por analizar el contexto, si lo hubiese, en el que estd ubicado el término clinico
buscado. Por ejemplo, si el término clinico estd ubicado en un registro o en un modelo de da-
tos trata de analizarlo (p.e. ;el modelo fue creado para registrar observaciones o para indicar
procedimientos o acciones futuras?), la ubicacion del término en el modelo y los términos ve-
cinos dentro del mismo. Esta informacion de contexto favorece el entendimiento del término
buscado y permite afinar en bastantes casos los resultados de las biisquedas.

Técnicas de busqueda

Técnicas a nivel Técnicas a nivel
de elemento estructura
/

Técnicas Expans_ién de Servicios Técnicas
|éxicas términos terminolégicos contextuales-
de UMLS estructurales

Figura 3.1: Clasificacion de las técnicas de bisqueda en SNOMED-CT.
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A continuacion, se describen las distintas técnicas a nivel de elemento (ver figura 3.1).

Posteriormente, se detallaran las técnicas implementadas a nivel de estructura.

3.3. Técnicas léxicas

3.3.1. Normalizacién léxica

Para aumentar las posibilidades de equiparacion 1éxica se ha aplicado un proceso de nor-
malizacién que afecta tanto a los términos clinicos como a las descripciones de SNOMED-
CT. Esta normalizacién incluye transformaciones sencillas, tales como convertir las cadenas
de texto a minudsculas o eliminacién de signos de puntuacién; y otras transformaciones mas

complejas:

— Tokenizacién

La tokenizacién es el proceso de separar una cadena de texto en sus partes constituyen-
tes (tokens), incluyendo palabras, nimeros y caracteres. La tokenizacion fue realizada

usando la siguiente heuristica:

e L os tokens se separan considerando los espacios en blanco de la cadena.

e [ os caracteres y los espacios en blanco no fueron incluidos en la lista de tokens.

— Eliminacién de palabras vacias (stopwords)

Las palabras vacias son palabras que aparecen con gran frecuencia en los textos, tales
como articulos, pronombres, preposiciones, y conjunciones. Este conjunto de palabras
no resulta util para buscar equiparaciones 1éxicas, ya que apenas aportan informacién a
un concepto médico. Por ello, los términos clinicos y las descripciones de SNOMED-
CT son procesados para eliminar sus palabras vacias. Asi, por ejemplo, el término ‘skin

of hand’ es convertido a ‘skin hand’.

3.3.2. Equiparacion léxica exacta

La equiparacion 1éxica exacta evalia si dos cadenas de texto, tras la normalizacion 1éxica,
son exactamente iguales. Por ejemplo, las dos cadenas: ‘Apgar score at 1 minute’ y ‘APGAR
SCORE - 1 MINUTE’ son normalizadas a ‘apgar score 1 minute’ y por tanto equiparan com-

pletamente.



3.3. Técnicas Iéxicas 61

3.3.3. Equiparacion léxica parcial

La equiparacién 1éxica parcial evalda si una cadena de texto (tras la normalizacién 1éxi-
ca) estd contenida dentro de otra cadena. Por ejemplo, la cadena ‘Body mass index 25-29’

equipara parcialmente con la cadena ‘Body mass index 25-29 - overweight’.

3.3.4. Equiparacion Iéxica aproximada

Se han usado técnicas para encontrar equiparaciones aproximadas entre cadenas. Estas
técnicas son ttiles para detectar equiparaciones cuando hay pequeiias diferencias entre las
cadenas de texto, tales como problemas ortogréficos, por ejemplo ‘skin colour’ y ‘skin color’
o que cadenas largas se diferencien por s6lo una palabra, por ejemplo ‘total resection of large
intestine’ y ‘resection of large intestine’. Las técnicas aproximadas frecuentemente devuelven
una puntuacién de similitud 1éxica de 0 a 1 entre dos cadenas. A continuacion se detallan las

técnicas léxicas aproximadas empleadas:

— Distancia Levenshtein

La distancia Levenshtein! es un tipo de distancia de edicién para medir la similitud
entre dos cadenas de texto. Esta distancia calcula el minimo nimero de operaciones de
edicién requeridas para convertir una cadena de texto en otra. Las operaciones consi-
deradas incluyen: insercion y supresion de un cardcter y reemplazo de un cardcter por

otro; teniendo todas la misma penalizacién.

— Similitud de coseno

La similitud de Coseno es un tipo de distancia basada en tokens, por lo que considera
las cadenas de texto como una bolsa o conjunto de palabras. Hemos usado la implemen-
tacién de similitud de coseno de la librerfa SimMetrics” (una libreria con implementa-

ciones de métricas orientadas a detectar equiparaciones entre cadenas de texto).

SimMetrics incluye una implementacién simplificada de lo que frecuentemente se co-
noce como similitud de coseno. La similitud entre dos cadenas es obtenida con la si-

guiente férmula:

Thttp://en.wikipedia.org/wiki/Levenshtein_distance
Zhttp://sourceforge.net/projects/simmetrics/
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numPalabrasComunes

SimilitudCoseno = numPalabrasCadenal®-> +numPalabrasCadena20-

Siendo:
numPalabrasComunes: el nimero de palabras que coinciden en ambas cadenas
numPalabrasCadenal: el nimero de palabras de la primera cadena

numPalabrasCadena?2: el nimero de palabras de la segunda cadena

3.4. Expansion de términos con sinébnimos

Se ha desarrollado un método automético para generar términos alternativos mediante el
uso de sinénimos procedentes de SNOMED-CT. Dada una cadena o término de busqueda,
el método sigue las siguientes etapas (ver figura 3.2). Primero, se tokeniza la cadena en las
palabras constituyentes. Seguidamente, se buscan sinénimos de cada una de esas palabras en
SNOMED-CT. Finalmente, el término de bisqueda se expande mediante el reemplazo de sus
palabras por los sinénimos generados.

A continuacién se exponen con mds detalle las etapas clave del método:

— Descubrimiento automatico de sindonimos en SNOMED-CT

Este proceso trata de encontrar sinénimos de palabras empleando un corpus formado
por todas las descripciones de SNOMED-CT. EI proceso se apoya en la siguiente hi-
potesis: si dos descripciones sinénimas de SNOMED-CT tienen subcadenas comunes,
entonces las subcadenas no comunes pueden ser sinénimas. Por ejemplo, considerando
que la descripcidn ‘renal biopsy’ es sindnima de ‘kidney biopsy’ en SNOMED-CT, es
bastante probable que las subcadenas no comunes, esto es ‘renal’ y ‘kidney’, sean siné-
nimas o estén estrechamente relacionadas. El método de buisqueda de sinénimos para
una palabra ‘P> en SNOMED-CT sigue las siguientes etapas (ver figura 3.3):

e Extraccion de pares de descripciones sinénimas de SNOMED-CT (esto es, aso-
ciadas al mismo concepto) cumpliendo que una de ellas contenga la palabra ‘P’
mientras que la otra no la contenga. Por ejemplo, para la bisqueda de sinénimos
de la palabra ‘excision’ se obtendria, entre otras, el par de descripciones sindni-
mas: ‘excision of muscle’ y ‘resection of muscle’ asociadas al concepto con id
36143002.

e Se procesa cada par de descripciones extraidas en la etapa anterior. El procesa-

miento implica analizar la secuencia de las dos descripciones, con el objetivo de
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Término
Ejemplo: 'cutaneous excision'

Tokenizacién

Palabras constituyentes
{cutaneous , excision}

Busqueda de sinénimos
en SNOMED-CT

Conjunto de sinénimos de cada
palabra:

sin(cutaneous' = {skin, topical}
sin(excision) = {resection, removal,
\ ostectomy}

Generacién de términos
alternativos

Términos alternativos

TermAlt (‘cutaneous excision') =
= sin(cutaneous) U cutaneous x sin(excision) U excision =
= { 'cutaneous excision’,

'cutaneous resection’,

'cutaneous removal’,

‘cutaneous ostectomy’,

'skin excision’,

'skin resection’,

'skin removal’,

'skin ostectomy’,

'topical excision’,

'topical resection’,

'topical removal’,

'‘topical ostectomy' }

Figura 3.2: Aplicacion de la expansion basada en sinénimos. Ejemplo con el término ‘cutaneos excision’.

identificar y descartar las subcadenas comunes en ambas descripciones y de ex-
traer las subcadenas no comunes de las descripciones. Si las subcadenas no comu-
nes ocupan la misma posicién dentro las descripciones y una de ellas es igual a ‘P’
entonces la otra (a la que llamaremos ‘Psin’) es considerada un sinénimo candida-
to y recibe 1 punto. La asignacion de 1 punto registra que ‘Psin’ fue usado como

sinénimo de la palabra ‘P’ en un par de descripciones sinénimas de SNOMED-
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CT. Siguiendo el ejemplo con ‘excision’ y dado el par de descripciones ‘excision
of muscle’ y ‘resection of muscle’, el método identifica ‘of muscle’ como la sub-
cadena comdun, y ‘excision’ y ‘resection’ como las subcadenas no comunes. Ya
que ‘excision’ y ‘resection’ ocupan la misma posicion dentro de las descripciones
(son la primera palabra), ‘resection’ seria considerada un sinénimo candidato de

‘excision’ y recibiria 1 punto (ver figura 3.3).

e Después de procesar cada par de descripciones, se obtiene un ranking de sindni-
mos de ‘P’ ordenado por el nimero de puntos (esto es, el nimero veces que fueron
identificados como candidatos). Dos condiciones son aplicadas para seleccionar
la lista definitiva de sinénimos de ‘P’ en el ranking: (1) sélo se seleccionan los 3
sinénimos del ranking con un mayor nimero de puntos y (2) estos deben contener

al menos 5 puntos.

— Generacion de términos alternativos Los términos alternativos se generan reemplazando
y combinando los sinénimos encontrados en la anterior etapa. Teniendo en cuenta que
el término tokenizado estd formado por P1, P2..Pn donde Pi representa cada una de las
palabras constituyentes del término; los términos alternativos se generan a partir de la

siguiente expresion:

TermAlt(T) = TermAlt(P1,P2..Pn) = Sin(P1)UP1 X Sin(P2) UP2... X Sin(Pn)U Pn
Siendo:

Sin(Pi) el conjunto de sinénimos seleccionados para la palabra Pi.

En la figura 3.2 pueden verse los términos alternativos generados para el término ini-
cial ‘cutaneous excision’. Destacar que no se ha fijado ninguna limitacién en cuanto al
nimero de reemplazos por término. Por lo que podrian generarse términos alternativos

sin ninguna palabra en comun con el término original.
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excision

Extraccién de pares de
descripciones sinénimas
de SNOMED conteniendo

‘excision’
Conceptld: 36143002
Descripciones sinénimas:
resection of muscle
excision of muscle
Conceptld: 120086003 Conceptld: 108039008
Descripciones sinénimas: Descripciones sinénimas:
rem_oyal of eye urethrectomy
excision of eye urethra excision

Procesamiento de las
cadenas asociadas a
las descripciones

Conceptld: 36143002
Descripciones sinénimas:

resection of muscle
sinénimos
excision of muscle

subcadena no comin subcadena comun

Conceptld: 120086003 Conceptld: 108039008
Descripciones sinénimas: Descripciones sinénimas:
removal of eye urethrectomy
sinénimos urethra excision
excision of eye No se encontraron subcadenas comunes.

. i No se detectaron nuevos sinénimos!
subcadena no comun subcadena comin

Tras procesar cada par
de descripciones:

Ranking de sinénimos para 'excision’:

resection: 137 puntos
removal: 28 puntos
ostectomy: 21 puntos

Figura 3.3: Ejemplo de descubrimiento automético de sinénimos para la palabra ‘excision’ en SNOMED-CT
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3.5. Servicios terminolégicos de UMLS

Se ha usado la API proporcionada por la National Library of Medicine (NLM), llamada
UMLS Terminology Services API (UTS API), para llevar a cabo biisquedas de conceptos en
el Metatesauro de UMLS [113]. El objetivo principal de este Metatesauro es agrupar con-
ceptos de distintas terminologias con el mismo significado, asociando diferentes nombres o
sinénimos para el mismo concepto. La API usada proporciona varios métodos para buscar
conceptos UMLS en el Metatesauro dado un término o frase. Nosotros hemos seleccionado
los dos métodos que proporcionan una mayor precision, a cambio de perder algo de cobertura.

Estos son:

— Biusqueda exacta (Exact Match): obtiene los conceptos que equiparan exactamente al

término de buisqueda sin aplicar normalizacién previa.

— Busqueda aproximada (Normalized Word): el método separa el término en sus palabras
constituyentes y elimina un pequefio nimero de stopwords, asi como las variaciones
léxicas de cada palabra (tales como maytsculas y variantes ortograficas). Tras la nor-
malizacién, el método devuelve los conceptos UMLS que contienen todas las palabras

resultantes de la normalizacion.

Se ha seguido el siguiente procedimiento para buscar conceptos SNOMED-CT: primero
UTS API es usado para buscar conceptos UMLS dado el término de biisqueda, a continuacién
se extraen los conceptos SNOMED-CT asociados a dichos conceptos UMLS (ver figura 3.4).

Término
\lz i
<——— | Metathesaurus
UTS API UMLS

=
Conceptos UMLS

Extraccién de conceptos
SNOMED-CT

N3
Conceptos SNOMED-CT

Figura 3.4: Proceso general para buscar alineamientos léxicos en SNOMED-CT con UTS API
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3.6. Técnicas estructurales-contextuales

En esta seccidn se expone un conjunto de técnicas estructurales o de contexto usadas para
mejorar la bisqueda en SNOMED-CT. En primer lugar, se describen técnicas que usan las
relaciones semdnticas de SNOMED-CT para enriquecer las bisquedas 1éxicas cldsicas den-
tro de la terminologia SNOMED-CT. Estas técnicas estdn destinadas a buscar conceptos en
SNOMED-CT para términos clinicos individuales, es decir, aquellos de los que no se tiene
contexto ya que no estdn ubicados dentro de un modelo de datos clinicos (seccién 3.6.1). A
continuacion, se exponen varias técnicas destinadas a mapear términos procedentes de mode-
los clinicos (semi)estructurados a SNOMED-CT (seccion 3.6.2). Estas técnicas aprovechan
la estructura interna de los modelos clinicos y de la terminologia SNOMED-CT para mejorar
la calidad y cobertura del mapping. Cabe destacar que las técnicas estructurales-contextuales
no suelen ser aplicadas aisladamente, sino que suelen ser usadas en combinacién con técnicas

Iéxicas.

3.6.1. Uso de relaciones semdnticas para mejorar las busquedas lé-
xicas en SNOMED-CT

El enfoque habitual para buscar equiparaciones en SNOMED-CT para un término clinico
suele ser el siguiente: primero, se selecciona alguna métrica Iéxica; a continuacion, esta se usa
para calcular la similitud del término con cada una de las descripciones de SNOMED-CT; y
finalmente se obtiene un ranking de conceptos ordenados por similitud 1éxica. Con este enfo-
que, el grado de similitud entre un término y un concepto depende sélo de la semejanza léxica
entre el término y las descripciones asociadas a dicho concepto. Un ejemplo de esto puede
verse en la figura 3.5, la cual ilustra la informacién usada para evaluar una posible equipa-
racion entre el término ‘total lung excision’ y el concepto SNOMED-CT con id 49795001 y

descripciones ‘total pneumonectomy’ y ‘pneumonectomy’.

En este apartado, se exponen técnicas experimentales que explotan las relaciones seman-
ticas de SNOMED-CT para extraer informacién adicional de los conceptos. La técnica se
apoya en la siguiente hipétesis: los conceptos con los que estd relacionado un concepto pue-
den ser ttiles para extraer informacion adicional para la bisqueda de equiparaciones I1éxicas.
La figura 3.6 muestra un ejemplo de uso de relaciones, en el que el término buscado es ‘total

lung excision’ y el concepto evaluado es ‘total pneumonectomy’. Aplicando métricas 1éxi-
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Término buscado Concepto SNOMED-CT

i 49795001 §
:\| total pneumonectomy :
pneumonectomy :

- Equiparaciéon?
total lung excision quiparacio

i INFORMACION USADA PARA
1 EVALUAR LA EQUIPARACION

Figura 3.5: Enfoque clésico para buscar equiparaciones 1éxicas en SNOMED-CT. Ejemplo entre el término de
bisqueda ‘total lung excision’ y el concepto de SNOMED-CT ‘total pneumonectomy’.

Término buscado Concepto SNOMED-CT
49795001 129304002
i i6n? method
total lung excision EquiparaciGl)? total pneumonectomy excision - action
pneumonectomy

procedure site - Direct

405813007

entire lung
lung

INFORMACION USADA PARA
EVALUAR LA EQUIPARACION

Figura 3.6: Uso de relaciones de SNOMED-CT para extraer contexto adicional de los conceptos SNOMED-CT.
Ejemplo con el concepto ‘total pneumonectomy’

cas estas entidades tendrian una baja similitud. Sin embargo, si recorremos las relaciones de
SNOMED-CT asociadas a ‘total pneumonectomy’ podemos extraer significado adicional del
concepto: ‘total pneumonectomy’ implica realizar una excision (‘excision - action’) en el pul-
moén (‘lung’). Esta informacion seméntica puede ser clave para asignar una correspondencia

entre el término buscado ‘total lung excision’ y el concepto ‘total pneumonectomy’.

A continuacidn, se presentan dos técnicas experimentales que aprovechan las relaciones
de SNOMED-CT para extraer informacién semantica de un concepto. Estas técnicas usan esta
informacidn para optimizar las buisquedas de equiparaciones entre el término de busqueda y
los concepto de SNOMED-CT.
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BlUsqueda de palabras no equiparadas en los conceptos relacionados

Esta técnica comienza realizando una equiparacién 1éxica entre el término buscado y un
concepto SNOMED-CT. Si todas las palabras del término estan presentes en el concepto se
asigna directamente un mapping. En caso de que alguna palabra del término no exista en el
concepto, la técnica busca estas palabras en el contexto o entorno del concepto, esto es, en los
conceptos con los que estd relacionado en SNOMED-CT. La figura 3.7 muestra el esquema
general de la técnica. A continuacién, se detallan mas formalmente los distintos pasos que

tienen lugar en la técnica:

— En primer lugar, se realiza una equiparacion léxica para extraer el conjunto de palabras
del término no presentes en el concepto evaluado. A este conjunto le llamaremos de

aqui en adelante Cierpy,.

— A continuacion, se extraen las descripciones de los conceptos relacionados jerarquica-
mente y légicamente al concepto evaluado. Estas descripciones se normalizan, tokeni-

zan y combinan para conseguir un conjunto de palabras que llamaremos Cy.

— Finalmente, se comprueba si cada palabra de Ciy existe en el conjunto Ce. Si es
asi, se considera que hay un mapping o equiparacién entre el término y el concepto

evaluado.
La figura 3.8 muestra un ejemplo de aplicacion de esta técnica para el término ‘total lung
excision’ y el concepto ‘total pneumonectomy’:
— La equiparacidn 1éxica inicial obtiene que Ciery = lung, excision.

— Los conceptos relacionados al concepto ‘total pneumonectomy’ son extraidos (ver fi-
gura 3.8). Las descripciones de estos conceptos son procesadas dando lugar a C, =

excision, action, lung, entire.

— Latécnica encuentra correspondencia entre el término de biisqueda ‘total lung excision’

y el concepto ‘total pneumonectomy’ ya que cada palabra de Cierpy, estd en Cyg.
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Término Concepto
[RVARRN m

Equiparacion léxica Extraccion de conceptos relacionados
Extraccioén de palabras del término Normalizacion, tokenizacion y concatenacion
no existentes en el concepto de las descripciones de los conceptos
Cterm Crel

Cada palabra de Cterm

No hay mapping!
existe en Crel ?

No

Si Cterm
estéa vacio

_________ Hay mapping!

Figura 3.7: Esquema del proceso de bisqueda de palabras no equiparadas en conceptos vecinos.

Término Concepto
total lung excision -
Equiparacion léxica Extraccion de conceptos relacionados
Extraccion de palabras del término Normalizacién, tokenizacién y concatenacion
no existentes en el concepto de las descripciones de los conceptos

Crel = { 'excision - action’,

‘entire lung’, 'lung' }

\l, Normalizacion, tokenizacion y concatenacion
Crel = {excision, action, entire, lung}

Cterm = { lung, excision }

Cada palabra de Cterm
existe en Crel ?

Hay mapping!

Figura 3.8: Ejemplo de aplicacién del proceso de bisqueda de palabras no equiparadas en conceptos vecinos.
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Equiparaciones Iéxicas parciales en los conceptos relacionados.

El enfoque de esta técnica para buscar equiparaciones entre un término ‘T’ y un concepto
‘C’ es bastante similar al de la técnica anterior. Pero, en este caso la técnica primero realiza
una equiparacién léxica aproximada entre ‘T’ y un concepto ‘C’, y posteriormente busca
equiparaciones 1éxicas parciales entre el término completo ‘“T” y los conceptos relacionados
a ‘C’, generando un conjunto de puntuaciones de similitud. La figura 3.9 muestra el esquema

general de la técnica. A continuacion, se detallan formalmente las etapas mas relevantes:

— Primero, se aplica alguna de las métricas léxicas aproximadas descritas en la seccién
3.3.3 entre el término “T” y el concepto evaluado ‘C’. Como resultado se obtiene la

puntuacién principal de similitud que llamaremos Prc.

— A continuacidn, se extraen todos los conceptos relacionados (C1) a ‘C’ en SNOMED-
CT.

— Finalmente, se buscan equiparaciones 1éxicas parciales entre cada uno de los conceptos
de Cr; y ‘“T’°. Como resultado se obtiene un conjunto de puntuaciones secundarias que

llamaremos Prcye.

A final para cada par término-concepto, se obtendrd una puntuacioén léxica principal y
varias puntuaciones secundarias. Determinar si hay un mapping en funcién de estas puntua-
ciones no es trivial. Es necesaria alguna técnica extra de seleccién o filtrado, que puede ir
desde algunas reglas sencillas para establecer umbrales minimos en las puntuaciones, hasta
procesos de aprendizaje automdtico que aprendan la importancia de cada una de las puntua-
ciones.

En el capitulo 4 se exponen mas detalles de esta técnica en una aplicacién concreta de
mapping, cuyo objetivo es buscar conceptos SNOMED-CT para un glosario de términos rela-
cionados a procedimientos en patologia (ver seccion 4.2.3). En esta aplicacion, la técnica usa
solamente determinadas relaciones de SNOMED-CT que favorecen el mapping, y un conjun-
to de reglas heuristicas para determinar si hay mapping en base a las puntuaciones 1éxicas

obtenidas.

3.6.2. Mapping entre modelos clinicos (semi)estructurados y SNOMED

Este apartado agrupa un conjunto de técnicas optimizadas para enlazar términos proce-

dentes de modelos clinicos (semi)estructurados con conceptos de SNOMED-CT. Las técnicas
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Término (T) Concepto (C)
L v N ==

Extraccion de conceptos relacionados

l Crel

| Equiparaciones lexicas parciales

| Equiparacion léxica aproximada

Puntuacion léxica
principal (Pc)

Puntuaciones léxicas
secundarias (Prcrel)

Seleccion / Filtrado
¢Hay mapping?

Figura 3.9: Esquema del proceso de busqueda de equiparaciones parciales en conceptos vecinos.

estan orientadas a arquetipos openEHR (descritos ampliamente en la seccién 2.2.2), pero son
extrapolables a otros modelos clinicos que tengan una cierta estructura.

Los arquetipos openEHR pueden verse como una plantilla o formulario para la recogida
sistemdtica de datos en una situacién o instancia clinica determinada, por ejemplo, para la
medicién de la presidn sanguinea de un paciente (ver figura 3.10). Los arquetipos estan for-
mados por una agrupacién de items cuyo propdsito es definir aspectos o cuestiones que deben
medirse u observarse sobre una situacion clinica. Estos items tienen asociados un nombre o
término en lenguaje natural. Por ejemplo, en el arquetipo de la presion sanguinea se incluyen
los términos ‘Mean arterial pressure’ y ‘position’.

Los términos de los arquetipos también pueden agruparse o representarse en forma de
jerarquia (ver figura 3.11). Esta jerarquia representa las dependencias entre los términos del
arquetipo. Asi, por ejemplo, el término ‘sitting position’ depende de ‘position’, y este a su
vez depende del término ‘blood pressure’. No se puede confundir esta agrupacién o jerar-
quia de dependencias con las jerarquias formales de las ontologias y terminologias médicas,
donde los conceptos estdn relacionados a través de relaciones jerdrquicas IS A. Se observé
que en esta jerarquia de términos, el término raiz representa la situacion clinica general (en
este caso presion sanguinea). Los términos del segundo nivel normalmente definen aspectos
u observaciones que deben recopilarse sobre la situacion clinica (p.e. presién sistélica y posi-
cién). Mientras que los términos de tercer nivel suelen definir valores o hallazgos predefinidos

relacionados (p.e. posicion sentada o acostada).
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Figura 3.10: Vista en forma de fc

| blood pressure |

systolic | | diastolic |

mean arterial
pressure

73

openEHR-EHR-OBSERVATION.blood_pressure.v2
0 blood pressure.
|pulse pressure | | position | | exercise |
sitting standing lying before during after
position | | position | | position exercise | |exercise | | exercise

Figura 3.11: Representacion jerdrquica del contenido clinico del arquetipo blood pressure.
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Las técnicas estructurales-contextuales se apoyan en la hipotesis que los términos de un
mismo arquetipo estdn estrechamente relacionados entre si. En relacion a esto, vamos a definir

dos principios que usaremos en el proceso de mapping automético:

— Principio de proximidad: si se logra mapear de forma precisa un elemento del arquetipo
a un concepto ‘c’ de SNOMED-CT, entonces es bastante probable que los elemen-
tos vecinos del arquetipo mapeen a conceptos semdnticamente relacionados a ‘c’ en
SNOMED-CT.

— Principio de similitud estructural: Existen similitudes estructurales entre la estructura

de SNOMED-CT y la agrupacién de términos de los arquetipos.

A continuacidén, se expone un conjunto de técnicas estructurales-contextuales orientadas a

mapear los términos de los arquetipos a conceptos de SNOMED-CT.

Técnica léxico-contextual

La técnica 1éxico-contextual trata de aprovechar el principio de proximidad para detectar
mappings en un arquetipo. Esta técnica comienza buscando equiparaciones exactas entre los
términos de un arquetipo y todos conceptos de SNOMED-CT. Posteriormente, usa los map-
pings detectados para extraer pequefios subconjuntos de SNOMED-CT formados por con-
ceptos altamente relacionados al arquetipo. Finalmente, aplica técnicas 1éxicas aproximadas
o parciales entre los términos del arquetipo atin no mapeados y los conceptos de los subcon-
juntos de SNOMED-CT extraidos. A continuacidn, se describen las principales etapas de la

técnica léxico-contextual:

Etapa 1: Bisqueda de equiparaciones léxicas exactas en todo SNOMED-CT

En esta primera etapa se aplican técnicas 1éxicas para buscar equiparaciones exactas entre
los términos del arquetipo y todos conceptos de SNOMED-CT. Como resultado, al final de la
etapa se generan mappings candidatos bastante fiables para algunos términos del arquetipo.
Por ejemplo, la figura 3.12 muestra a la izquierda la jerarquia de términos del arquetipo ‘blood
pressure’. Tras la biisqueda de equiparaciones I1éxicas exactas, se obtiene un mapping candi-
dato para equiparar el término ‘blood pressure’ con el concepto ‘blood pressure (observable

entity)’.
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Jerarquia de términos asociada Concepto SNOMED-CT
al arquetipo blood pressure candidato
75367002
| blood pressure | blood pressure
Equiparacion léxica exacta (observable entity)

systolic diastolic | | meanarterial ] 5 c0 pressure
pressure

Figura 3.12: Bisqueda de equiparaciones exactas para los términos del arquetipo ’blood pressure’

Etapa 2: Extraccion de subconjuntos de SNOMED-CT relevantes

La segunda etapa extrae subconjuntos de SNOMED-CT préximos a los conceptos can-
didatos generados en la etapa previa. Estos subconjuntos estdn formados por conceptos rela-
cionados, en SNOMED-CT, a los conceptos candidatos. Por ejemplo, la figura 3.13 muestra
parte de un subconjunto de SNOMED-CT asociado al concepto ‘blood pressure (observable
entity)’. Este subconjunto incluye el ascendiente directo de ‘blood pressure’, sus descendien-
tes y conceptos relacionados a través de relaciones logicas.

Los subconjuntos extraidos en esta etapa contienen conceptos muy relacionados con la
semantica del arquetipo, por lo que tienen muchas mas posibilidades de ser mapeados que un
concepto aleatorio de SNOMED-CT.

Etapa 3: Equiparacion léxica aproximada en los subconjuntos relevantes de SNOMED

La tercera etapa aplica técnicas léxicas aproximadas/parciales entre los términos del ar-
quetipo atin no mapeados y los conceptos del subconjunto de SNOMED-CT extraido. La
figura 3.14 muestra, a la izquierda, la jerarquia de términos del arquetipo ‘blood pressure’. El
rectangulo marca los términos ain no mapeados. A la derecha, dentro del rectdngulo se mues-
tra el subconjunto asociado al concepto ‘blood pressure’ extraido en la segunda etapa. Tras
esta etapa, se encontrarian nuevos mappings correctos entre el término ‘systolic’ y el concepto
‘systolic blood pressure’ y entre el término ‘diastolic’ y el concepto ‘diastolic blood pressu-
re’. Si las técnicas 1éxicas aproximadas/parciales fuesen aplicadas en todo SNOMED-CT, en
vez de en subconjuntos relevantes, generarian mappings imprecisos. Por ejemplo, el término
‘systolic’ podria ser asignado a alguno de los conceptos que contienen la palabra ‘systolic’,
tal como ‘systolic phase of uterine contractions’ o ‘systolic heart failure’, los cuales no son
candidatos correctos.
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252059006
vascular measure

i

75367002
blood pressure
(observable entity

IS Aér IS A) K

[ 271650006 [ 271649006

interprets 38936003
abnormal blood
pressure

diastolic blood systolic blood
pressure pressure

Figura 3.13: Parte de un subconjunto de SNOMED-CT asociado al concepto “’blood pressure’

Jerarquia de términos asociada Subconjunto de SNOMED-CT asociado
al arquetipo blood pressure al concepto blood pressure
| blood pressure | 252059006

vascular measure

q 75367002 -
systolic | | diastolic | mean arterial | | ose pressure I blood pressure interprets 3893600
| p (observable entity) —>| abnormal blood

pressure
IS AT IS AT

Blsqueda de equiparaciones

a9 A 271650006 271649006
léxicas aproximadas diastolic blood systolic blood
ressure ressure

Figura 3.14: Bisqueda de equiparaciones 1éxicas aproximadas entre los términos del arquetipo *blood pressure’ y
los conceptos del subconjunto de SNOMED-CT relacionado a ’blood pressure’

Combinacion de términos basada en la jerarquia interna de los arquetipos

Algunos elementos de los arquetipos contienen un nombre o término poco informativo o
ambiguo. Por ejemplo, el término ‘systolic’ del arquetipo ‘blood pressure’ es poco informati-
vo y las técnicas 1éxicas dificilmente serdn capaces de mapearlo al concepto de SNOMED-CT
‘systolic blood pressure’. Cabe destacar que la palabra ‘systolic’ aparece en mds de 100 con-
ceptos de SNOMED-CT.

Para aumentar las posibilidades de encontrar un mapping adecuado para este tipo de térmi-
nos, se ha desarrollado una técnica para enriquecer o expandir los términos usando el contexto

del arquetipo. A continuacidn, se enumeran las etapas para enriquecer un término T:
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1. El término T se normaliza y tokeniza.

2. Se extrae el término inmediatamente superior (Tp) en la jerarquia del arquetipo. Tp se

normaliza y tokeniza.
3. Se combinan todos los tokens de T con todos los tokens de Tp, evitando tokens repetidos.

4. Se combinan todos los tokens de T con tokens de Tp, excluyendo uno de los tokens de Tp.

Este paso se hace para cada token de Tp.

5. Se extrae el término raiz (Tr) en la jerarquia del arquetipo. Tr se normaliza y tokeniza. Si

Tr es igual a Tp finaliza la ejecucioén sin la etapa 6y 7.
6. Se combinan todos los tokens de T con todos los tokens de Tr, evitando tokens repetidos.

7. Se combinan todos los tokens de T con tokens de Tr, excluyendo uno de los tokens de Tr.

Este paso se hace para cada token de Tr.

La figura 3.15 muestra un ejemplo de aplicacion de esta técnica para el término ‘systolic’

del arquetipo ‘blood pressure’:

1. El término ‘systolic’ se normaliza y se tokeniza dando lugar a tokens(T) = systolic .

2. El término superior (Tp) de systolic es extraido, normalizado y tokenizado (ver jerarquia
en la figura jer), dando lugar a tokens(Tp) = blood, pressure .

3. Combinaciones de T y Tp generan el término ‘systolic blood pressure’.

4. Combinaciones de T y Tp (excluyendo un token) generan los términos ‘systolic blood’ y
‘systolic pressure’.

5. Se extrae el término raiz Tr. La ejecucidn finaliza ya que Tr es igual a Tp.

Los términos obtenidos con esta técnica para el término ’systolic’ son: ‘systolic blood
pressure’, ‘systolic blood’ y ‘systolic pressure’. Estos términos son buenas alternativas a ’sys-
tolic’ para buscar equiparaciones léxicas en SNOMED-CT; y frecuentemente dan lugar a map-

pings mds exactos 0O precisos.

3.7. Técnicas de desambiguacion

El uso de diversas técnicas de bisqueda en SNOMED-CT incrementa las posibilidades
de encontrar el mapping correcto para un término clinico. Sin embargo, es probable que en

ocasiones se generen varios conceptos candidatos para un mismo término. Ademads, cada uno
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Término
Ejemplo: T="systolic’

Normalizacion y Tokenizacion

tokens(T) = {systolic}

Extraccién término nivel superior
en la jerarquia del arquetipo

Tp="blood pressure'

tokens(Tp) = {blood, pressure}

V

Combinaciones de Ty Tp

J

Términos enriquecidos:

{ 'systolic blood pressure’,
'systolic blood’,
'systolic pressure’ }

Figura 3.15: Expansion del término ’systolic’ con el contexto del arquetipo "blood pressure’

de estos conceptos puede tener asignado varias puntuaciones de similitud Iéxica o estructu-
ral. Seleccionar automdticamente el concepto correcto sobre el conjunto de candidatos no es
trivial. En este apartado se presentan distintas estrategias para llevar a cabo esta selecciéon o

desambiguacion de conceptos candidatos:

3.7.1. Desambiguacion por categoria semdntica

Esta estrategia usa las categorias semanticas de SNOMED-CT como criterio para selec-
cionar un concepto entre varios candidatos. La idea detrds de esta estrategia es que algunas de
las categorias semanticas de SNOMED-CT frecuentemente incluyen conceptos mas genéricos
que otras categorias. Por ejemplo, la categoria ‘Qualifier value’ agrupa conceptos genéricos
que no estdn asociados a ninguna otra categoria, tal como ‘left’, ‘mild’ y ‘deep’. En contraste,
la categoria ‘Clinical finding’ incluye conceptos que representan el resultado de una obser-
vacién o evaluacidn, por ejemplo: ‘deep breathing’ y ‘mild pain’. Estos conceptos suelen ser

bastante mds especificos.
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Para implementar esta estrategia, se han establecido dos grupos de categorias semanticas:
uno al que llamaremos genérico que incluye las categorias ‘Qualifier value’ y ‘Linkage con-
cept’ y otro al que llamaremos especifico formado por el resto de categorias seménticas de
SNOMED-CT.

Para seleccionar los conceptos finales entre los candidatos, esta estrategia sigue una re-
gla sencilla: si entre los candidatos hay conceptos asociados a categorias de los dos grupos,
entonces todos aquellos del grupo ‘genérico’ son descartados, mientras que los conceptos

pertenecientes al grupo ‘especifico’ son seleccionados.

3.7.2. Desambiguacion por similitud estructural

Esta estrategia es aplicable cuando se dispone de contexto del término de buisqueda, por
ejemplo cuando el término estd ubicado dentro de un arquetipo. Esta estrategia trata de se-
leccionar el concepto correcto entre un grupo de candidatos, aprovechando los mappings ge-
nerados para el resto de términos del arquetipo. La idea central de esta estrategia es favo-
recer aquellos conceptos candidatos que son semdnticamente consistentes con los conceptos
asignados a otros términos del arquetipo. Para ello, se contabiliza el nimero de conexiones
semanticas que tiene cada concepto candidato con el resto de conceptos mapeados del arque-
tipo. Se considera que hay una conexion semantica entre dos conceptos existe cuando estos
estdn conectados a través de relaciones logicas o jerarquicas en SNOMED-CT. El concepto
candidato que contenga mas conexiones semanticas es seleccionado como concepto final para

mapear, mientras que el resto de conceptos candidatos son descartados.

3.7.3. Desambiguacion por reglas heuristicas

Otra estrategia para desambiguar consiste en la creacién de un conjunto de reglas heuristi-
cas. Estas se suelen crear especificamente para una aplicacién de mapping donde se conoce el
tipo de términos clinicos a mapear. Las reglas definen una serie de criterios para automatizar
la seleccién del concepto final entre un conjunto de candidatos. En el capitulo 4 se exponen
un conjunto de reglas heuristicas para desambiguar los mappings asociados a términos de

procedimientos en patologia anatémica (ver seccién 4.2.5).
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3.7.4. Desambiguacion por aprendizaje automdtico

Esta estrategia implica organizar el problema de mapping como un problema de apren-
dizaje automatico, especificamente como un problema de clasificacién binario en el que hay
que decidir si hay o no hay mapping entre un término y un concepto en base a un conjunto de
métricas o puntuaciones de similitud entre ambas entidades. Esta estrategia es especialmen-
te adecuada cuando se dispone de un grupo grande de caracteristicas (puntuaciones léxicas,
categoria semadntica, etc) entre cada concepto candidato y término a mapear. En estas circuns-
tancias resulta complicado crear un conjunto de reglas heuristicas para desambiguar, por lo
que el aprendizaje automdtico puede ser una buena solucién. Sin embargo, una limitacién
importante de estas técnicas es que necesitamos disponer de un ‘gold standard’ para el pro-
ceso de aprendizaje. En este contexto, el ‘gold standard’ es un conjunto de mappings creados
por ‘curators’ o mapeadores expertos. Lamentablemente, no existen apenas ‘gold standard’
relacionados al mapping en SNOMED-CT. Ademds, no hay garantias de que una técnica de
desambiguacién entrenada con un ‘gold standard’ formado por un tipo especifico de términos
clinicos, generalice correctamente y pueda ser usada para cualquier tipo de término clinico. En
el capitulo 4 se expone con mds detalle el uso del aprendizaje automético para desambiguar
los mappings asociados a términos de procedimientos en patologia anatémica (ver seccion
4.2.5).



CAPITULO 4

ENLAZADO AUTOMATICO DE TERMINOS
CLINICOS CON CONCEPTOS SNOMED-CT

Actualmente, el uso de términos locales (definidos en lenguaje natural) estd muy exten-
dido en los registros médicos electrénicos. El uso de lenguaje natural para describir la in-
formacién clinica proporciona un nivel de expresividad completa, pero dificulta el procesa-
miento computacional, interfiriendo con varios desafios actuales de la informatica médica: la
interoperabilidad semantica de los sistemas de salud, el soporte a los Sistemas de Apoyo de
Decisiones Clinicas (SADC) y el uso secundario de los datos [121]. En los tltimos afios estdn
cobrando fuerza las terminologias clinicas como medio para codificar la informacién clinica
de forma precisa y estandarizada, facilitando asf la integracién e intercambio de informacién
clinica entre diferentes aplicaciones, registros médicos y SADC [105]. SNOMED-CT es, en
la actualidad, la terminologia mds completa para codificar todos los aspectos de los registros
electronicos [100].

Una revision bibliografica sobre el uso de SNOMED-CT, incluyendo 488 articulos desde
2001 hasta 2012, ha mostrado que hasta ahora s6lo unos pocos estudios han alcanzado un
nivel de madurez considerable en el uso de SNOMED-CT dentro de la prictica clinica [74].
Un paso importante para promover el uso de SNOMED-CT en los sistemas de informacion
clinica es facilitar el proceso de busqueda de correspondencias o mappings entre términos

locales de los actuales registros médicos y conceptos SNOMED-CT. Actualmente, existen
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navegadores y servicios que permiten buscar mappings de un término clinico en SNOMED-
CT [33, 60, 58, 93]. Sin embargo, la mayoria de ellos usan técnicas léxicas sencillas, tales
como la busquedas Iéxicas exactas o parciales (con comodines) y bisquedas Booleanas. Estas
técnicas son insuficientes para tratar con la bisqueda en una terminologia del tamafio (mds de
300.000 conceptos) y granularidad de SNOMED-CT [82, 108, 68]. Hasta nuestro conocimien-
to, los sistemas de busqueda existentes para SNOMED-CT no incluyen técnicas lingiiisticas
para tratar la sinonimia, ni técnicas estructurales para explotar las relaciones semdnticas de
las terminologias. En 2008, J. Rogers et al. evaluaron las caracteristicas de 17 navegadores
de SNOMED-CT, concluyendo que las funcionalidades de bisqueda texto-a-concepto de la
mayoria de los navegadores son pobres e insuficientes [107]. También, P. Ruch et al. [108]
and M. Chiang et al. [21] han expuesto que es necesario el desarrollo de nuevas herramientas
de busqueda para mejorar la calidad de la codificacién con SNOMED-CT.

Este capitulo presenta una nueva metodologfa', orientada a la biisqueda de conceptos en
SNOMED-CT, que combina técnicas léxicas cldsicas con dos técnicas novedosas para descu-
brir mappings texto-a-concepto en la terminologia SNOMED-CT. La primera técnica aplica
un sistema de expansion de consultas para reformular y expandir los términos de bisqueda.
La segunda explota las relaciones de SNOMED-CT para obtener contexto adicional sobre
los conceptos terminoldgicos. La metodologia fue usada para construir una herramienta de
mapping con dos configuraciones distintas: una orientada a ser completamente automdtica -
de aqui en adelante serd referenciada como HMAS (herramienta de mapping automadtica para
SNOMED-CT) - y la otra con una perfil mas semi-automatico - de aqui en adelante referencia-
da como HMSS (herramienta de mapping semi-automdtica para SNOMED-CT). HMAS fue
disefiada para mapear automaticamente términos clinicos a conceptos de SNOMED-CT, sin
ninguna intervencion de usuarios expertos. Mientras que HMSS tiene el objetivo de ayudar a
los expertos durante el proceso de mapping, recomendando varios conceptos SNOMED-CT
para cada término clinico buscado.

El capitulo también incluye una evaluacion, realizada con un glosario de procedimientos
patolégicos en espafiol, de la herramienta desarrollada y de otros servicios de buisqueda en
SNOMED-CT.

1Una descripcion detallada de esta metodologia ha sido incluida en uno de los articulos de investigacién publi-
cados durante la elaboracion de la tesis [2]
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4.1. Materiales

4.1.1. SNOMED-CT

SNOMED-CT es una terminologia muy extensa que proporciona un estdndar para co-
dificar la informacién clinica. Contiene mas de 300.000 conceptos, cada uno asociado a un
identificador tnico y a varias descripciones textuales sindnimas (ver figura 4.1). Ademads, ca-
da concepto tiene una o mds relaciones semdnticas a otros conceptos. Las relaciones pueden

ser clasificadas en jerarquicas y en légicas (o de atributo):

— Las relaciones jerarquicas IS A relacionan un concepto con otro mas general.

— Las relaciones légicas o de atributo asocian dos conceptos especificando una carac-
teristica de uno de los conceptos. Hay diferentes tipos de relaciones de atributo. Por
ejemplo, procedure site describe la parte de cuerpo en la que se realiza un determinado
procedimiento clinico; mientras que method representa la accion que se realiza en un

procedimiento clinico (ver ejemplos en la figura 4.1).

En la seccioén 2.3 se ha incluido una descripcion mds detallada de la terminologia SNO-
MED-CT.

Conceptld: 362995002
Descriptions:
biopsy of urinary tract (procedure)

Biopay of trinary it Conceptld: 129314006

Descriptions:

biopsy - action (procedure)
IS A biopsy - action
BX - Biopsy
Conceptld: 7246002
Descriptions:
Kidney biopsy (procedure)
Kidney biopsy
Renal biopsy

Conceptld: 64033007
Descriptions:
kidney structure (body structure)
kidney structure
renal structure
kidney

Figura 4.1: Ejemplo de conceptos y relaciones de SNOMED-CT
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4.1.2. Navegadores de SNOMED-CT

En la actualidad existe un nimero importante de navegadores para acceder al contenido
de SNOMED-CT (ver seccién 2.4.1 para mas informacién). Dos de los mas destacados son
los navegadores de la NLM [33] y de ITServer [60]. Estos navegadores proporcionan métodos
de bisqueda texto-a-concepto basados principalmente en técnicas Iéxicas. El navegador NLM
usa el Metatesauro UMLS para extraer términos sinénimos de los conceptos biomédicos pro-
cedentes de miiltiples vocabularios y terminologias, tales como SNOMED-CT, MeSH and
OMIM. El navegador NLM ofrece varias opciones de biisqueda, dos de las cuales son espe-
cialmente apropiadas para buisquedas de términos multi-idioma: biisqueda exacta y biisqueda
aproximada® . La opcioén biisqueda exacta recupera conceptos que tienen asociados sindni-
mos exactamente iguales al término de bisqueda. La opcidn biisqueda aproximada separa
las palabras del término de biisqueda, y recupera los conceptos conteniendo al menos una de
esas palabras. El navegador ITServer provee un servicio para buscar conceptos SNOMED-CT
equivalentes a términos en lenguaje natural (da soporte para términos en inglés y en espafiol).

El servicio aplica métricas basadas en distancia de edicion y en coincidencia de palabras.

4.2. Métodos

Nuestra herramienta de mapping incluye técnicas léxicas, terminoldgicas, estructurales y
de desambiguacion para buscar mappings entre términos clinicos y conceptos SNOMED-CT.
La figura 4.2 muestra las distintas fases o etapas de la herramienta. Primero, el término de
bisqueda es normalizado. Seguidamente, este es expandido con términos alternativos. A con-
tinuacidn, se aplican técnicas 1éxicas y estructurales para buscar conceptos equivalentes a los
términos alternativos generados. Estas técnicas obtienen un ranking de conceptos candidatos,
por lo que finalmente se usan varias estrategias para seleccionar los mappings finales. En las
secciones 4.2.1-4.2.4 se detallan las distintas etapas de la herramienta. En la seccién 4.2.5
se exponen las diferencias entre los dos perfiles creados dentro de la herramienta: HMAS y
HMSS.

2 En el navegador NLM estas opciones de biisqueda son referenciadas como Exact Match 'y Word Match
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Busqueda de

conceptos candidatos
Término de Término Términos

Técnicas
Iéxicas
busqueda normalizado alternativos
término buscado ) T\ SNOMED CT

Ranking de
conceptos candidatos

: ordenados por métricas
Técnicas Iéxicas y estructurales
estructurales

Figura 4.2: Flujo de trabajo de la herramienta de mapping

4.2.1. Preprocesado de términos y descripciones

Antes de la etapa de equiparacion, las descripciones de SNOMED-CT vy los términos de
biisqueda son normalizados con la metodologia expuesta en la seccién 3.3.1.

4.2.2. Expansion del término de blisqueda

Hemos desarrollado un sistema automadtico para expandir el término de buisqueda con tér-
minos sinénimos alternativos con el propdsito de favorecer la etapa de busqueda de equi-
paraciones. Hasta nuestro conocimiento, esta técnica no ha sido previamente utilizada en
SNOMED-CT.

Dada una cadena o término de bisqueda, nuestro sistema primero tokeniza la cadena en
las palabras constituyentes. Seguidamente, busca sinénimos de cada una de esas palabras en
SNOMED-CT. Finalmente, el término de bisqueda se expande mediante el reemplazo de sus

palabras por los sindnimos generados. La seccion 3.4 expone esta técnica en detalle.

4.2.3. Blsqueda de conceptos candidatos
Técnicas Iéxicas

Se han usado dos técnicas 1éxicas (Distancia Levenshtein y Similitud de coseno) de la li-
breria SimMetrics[125] para buscar equiparaciones aproximadas entre las cadenas de textos
asociadas a los términos de buisqueda (término original mds los alternativos) y todas las des-
cripciones de SNOMED-CT. La Distancia Levenshtein es un tipo de distancia de edicién que
mide la similitud de dos cadenas de texto calculando el minimo nimero de operaciones de

edicién requeridas para convertir una de las cadenas en la otra. La Similitud de coseno basa la
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similitud en el nimero de palabras comunes entre las dos cadenas. La seccion 3.3.4 incluye
mads detalles sobre estas técnicas.

Estas técnicas obtienen una puntuacion de similitud en el rango [0, 1] entre dos cadenas
de texto. Nuestro sistema de buisqueda de equiparaciones, usando estas técnicas, calcula las
puntuaciones de similitud entre un término de bisqueda y cada descripciéon de SNOMED-CT,
obteniendo en ultima instancia un ranking de descripciones ordenado por puntuacién. Por tan-
to, las descripciones de SNOMED-CT mds similares léxicamente al término de biisqueda las
podemos encontrar en las primeras posiciones del ranking obtenido. Asi, por ejemplo, la tabla
4.1 muestra las dos primeras posiciones del ranking obtenido para el término de busqueda

‘excision biopsy of skin’.
Tabla 4.1: Dos primeras posiciones del ranking Iéxico obtenido para el término ‘excision biopsy of skin’

Descripcion SNOMED-CT candidata (id del concepto) | Distancia Levenshtein | Similitud de coseno

incision biopsy of skin (282014007) 0.90 0.58

excision biopsy of skin lesion (312968005) 0.74 0.8

Técnicas léxico-estructurales

Las técnicas 1éxicas obtienen un ranking de conceptos ordenados por similitud 1éxica. Sin
embargo, se ha detectado que en ocasiones las técnicas léxicas recuperan resultados erréneos
en las primeras posiciones del ranking. Por ejemplo, dado el término de bisqueda ‘excision
biopsy of skin’, la Distancia Levenshtein propone como mejor candidato al concepto ‘incision
biopsy of skin’ (conceptld: 282014007) ya que sélo son necesarias dos ediciones para trans-
formar el término de bisqueda en el concepto propuesto. Sin embargo, este concepto podria
no ser el mas adecuado semanticamente.

Considerando estas situaciones, hemos disefiado una estrategia automdtica para prevenir
los resultados erréneos de las técnicas 1éxicas. La estrategia selecciona los mejores conceptos
del ranking 1éxico y analiza su semantica examinando sus relaciones logicas en la terminolo-
gia SNOMED-CT. Estas relaciones proveen informacién adicional de los conceptos.

La figura 4.3 muestra ejemplos de relaciones de atributo entre conceptos de SNOMED-
CT. En la figura se puede ver que el concepto ‘total pneumonectomy’ (conceptld: 49795001)
estd relacionado a ‘excision - action’ (conceptld: 129304002) a través de la relacion 16gica
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‘method’, y al concepto ‘lung’ (conceptld: 181216001) a través de ‘procedure site - Direct’.
Gracias a estas relaciones podemos saber que ‘total pneumonectomy’ es un procedimiento en
el que se realiza una excision y que esta se realiza en el pulmon. En este ejemplo, las relaciones
podrian ser usadas para sugerir el concepto ‘total pneumonectomy’ como candidato para el
término de bisqueda ‘excision of lung’, a pesar de la baja similitud 1éxica entre ellos. Ademds,
las relaciones también pueden ser usadas para identificar las subcadenas mas relevantes de la
descripcién de un concepto. Por ejemplo, en el concepto ‘excision biopsy of skin lesion’ las
relaciones identificarian dos subcadenas como relevantes: ‘excision biopsy’ y ‘skin’ ya que
el concepto estd relacionado a través de la relacion logica ‘method’ al concepto ‘excision
biopsy’ (conceptld: 277261002), y a través de la relacién ‘procedure site - Direct’ al concepto
‘skin’ (conceptld: 39937001)

Conceptld: 129304002
Description: excision - action

Method \
Conceptld: 49795001 7/
Description: total pneumonectomy

7\ Conceptld: 181216001
procedure site - Direct Description: lung

Conceptld: 277261002
> Description: excision biopsy

Method

Conceptld: 312968005

D iption: excision bi f skin lesi
escription: excision biopsy of skin lesion Conceptid: 39937001

v Description: skin
procedure site - Direct =

Figura 4.3: Relaciones SNOMED-CT proporcionando contexto adicional para los conceptos ‘total
pneumonectomy’ y ‘excision biopsy of skin lesion’

Uso de relaciones logicas de SNOMED-CT para mejorar las bisquedas léxicas

Nuestra estrategia para tomar ventaja de las relaciones 16gicas de SNOMED-CT ha sido
expuesta de forma genérica en la seccidn 3.6.1 Equiparaciones léxicas parciales en los con-
ceptos relacionados. Resumidamente, nuestra estrategia, dado un término de busqueda ‘T’,
primero extrae los mejores conceptos candidatos aplicando las técnicas 1éxicas expuestas an-
teriormente (tipicamente los 10 mejores). Seguidamente, usa las relaciones ldgicas de estos
conceptos para extraer sus conceptos asociados. Finalmente, aplica métricas 1éxicas entre el
término ‘T” y los conceptos asociados para calcular nuevas puntuaciones léxicas.

Considerando que nuestro conjunto de datos de evaluacion incluye términos de procedi-

mientos patoldgicos (ver seccion 4.3.1), hemos realizado algunas adaptaciones a la estrategia
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genérica expuesta en la seccion 3.6.1 Equiparaciones léxicas parciales en los conceptos rela-

cionados:

— Labutsqueda inicial de candidatos 1éxicos se limita a la jerarquia procedure de SNOMED-
CT.

— Hemos seleccionado dos tipos de relaciones de atributo (method y procedure site - Di-
rect) especialmente relevantes para conceptos de la jerarquia procedure de SNOMED-
CT. Asi, para cada uno de los procedimientos candidatos, nuestra estrategia usa estas
relaciones para extraer dos conceptos de SNOMED-CT: la accion y la parte del cuerpo

asociada al procedimiento.

— Hemos usado técnicas Iéxicas parciales (ver seccion 3.3.3) para comprobar si el término
de bisqueda ‘T’ contiene o no la descripcioén de los dos conceptos extraidos. Hemos

definido dos métricas para reflejar si hay equiparacién parcial:

o Similitud ‘Action’: métrica que es igual a 1 si todas las palabras del concepto
accion obtenido con la relacion method estan presentes en el término de busqueda.

Sino es asi, la métrica toma el valor O.

o Similitud ‘Body’: métrica que es igual a 1 si todas las palabras del concepto parte
del cuerpo obtenido con la relacion procedure site - Direct estan presentes en el

término de busqueda. Si no es asi, la métrica toma el valor 0.

Vamos a ver un ejemplo de este proceso para el término de bisqueda ‘excision biopsy of

skin’. Usando las técnicas 1éxicas, nuestra herramienta primero obtiene un ranking de can-

didatos ordenados por similitud 1éxica (la tabla 4.1 muestra las dos primeras posiciones de

este ranking). Seguidamente, se extraen los conceptos relacionados a cada candidato con las

relaciones method y procedure site - Direct (ver figura 4.4). A continuacion, las técnicas 1é-

xicas parciales comprueban si el término de bisqueda ‘excision biopsy of skin’ contiene la

descripcion de los conceptos extraidos y asignan nuevas puntuaciones para las métricas Simi-

litud ‘Action’ y Similitud ‘Body’ (ver tabla 4.2). Como podemos ver en la tabla, ahora cada

candidato tiene 4 puntuaciones asignadas. El concepto ‘excision biopsy of skin lesion’ que

ocupaba la segunda posicion en el ranking, obtuvo una mejor puntuacién en la métrica Simi-

litud ‘Action’ y la misma puntuacién en Similitud ‘Body’ que el primer candidato ‘incision

biopsy of skin’.
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Candidatos léxicos para el término de bisqueda 'excision biopsy of skin’

Conceptld: 282014007 Conceptld: 282014007
Description: incision biopsy of skin Description: excision biopsy of skin lesion
thod procedure site Extraccién de los method procedure site
metno! conceptos relacionados
Conceptld: 70871006 Conceptld: 39937001 Conceptld: 277261002 Conceptld: 39937001
Hierachy: qualifier value (action) Hierarchy: body structure

Hierachy: qualifier value (action) Hierarchy: body structure

Description: incisional biopsy ~ Description: skin Description: excision biopsy Description: skin

i i6 hay equiparacion . .. hay equiparacién hay equiparacién
no equiparacion R Hay equiparacién 4 i P
(action similarity = 0) (body similarity = 1) entre los conceptos (action similarity =1) (body simil. =1)
. . . . relacionados y el —— n -
excision biopsy of skin término buscado? excision biopsy> of skin

Figura 4.4: Ejemplo de uso de relaciones SNOMED-CT para mejorar la bisquedas de mappings del término

‘excision biopsy of skin’

Tabla 4.2: Dos primeras posiciones del ranking para el término ‘excision biopsy of skin’ incluyendo las

puntuaciones léxicas y 1éxica-estructurales

Descripcién SNOMED-CT candidata Distancia Levenshtein | Similitud de coseno | Similitud ‘Action’ | Similitud ‘Body’
incision biopsy of skin (282014007) 0.90 0.58 0 1
excision biopsy of skin lesion (312968005) 0.74 0.8 1 1

Las dos nuevas métricas asignadas en esta etapa anaden mds informacién o caracteristicas
sobre cada concepto candidato. Sin embargo, en algunos casos pueden dificultar la seleccién
final del mapping, ya que las distintas métricas podrian no “coincidir” en cual es el mejor

concepto. Por ello, se han implementado varias técnicas de seleccién o desambiguacion.

4.2.4. Técnicas de desambiguacion

Se han seguido dos estrategias para desambiguar el conjunto de candidatos encontrados

para un término de biisqueda:

— Reglas heuristicas

Mediante multiples pruebas, se han creado manualmente un conjunto de reglas para
seleccionar el mapping final dadas las puntuaciones de similitud de un conjunto de

conceptos candidatos.
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— Aprendizaje automatico

Considerando que nuestro conjunto de datos incluye términos de procedimientos pato-
16gicos junto con los conceptos SNOMED-CT equivalentes (ver seccién 4.3.1), hemos
usado un subconjunto de estos datos para entrenar un modelo para predecir cual es el
mapping final dadas las puntuaciones de similitud de un conjunto de conceptos candi-
datos.

Hemos organizado el problema de prediccién como un problema de clasificacién bina-
ria. El modelo ha sido entrenado con maquinas de vectores de soporte (Support Vector
Machines, SVM), especificamente con la implementacién de la libreria Kernlab® del
lenguaje estadistico R. Los SVM son un conjunto de algoritmos de aprendizaje super-
visado adecuados para problemas de clasificacion y regresion. Durante la fase de apren-
dizaje, los SVM combinan diferentes tipos de caracteristicas (en nuestro caso métricas

de similitud) para tratar de minimizar el error de entrenamiento.

4.2.5. Diferencias entre las configuraciones HMAS y HMSS

Las dos configuraciones creadas dentro de la herramienta usan las técnicas expuestas en
las secciones 4.2.1-4.2.4. La principal diferencia entre ellas estd en la implementacién y con-
figuracion de las técnicas de desambiguacion. Hay que tener en cuenta que HMAS busca
automatizar completamente el proceso de mapping, por lo que la desambiguacién intenta re-
ducir al maximo los falsos positivos seleccionando sélo el candidato con mayor probabilidad
de ser correcto. En contraste, HMSS trata de lograr una cobertura alta mas que una preci-
sion perfecta. Por ello, las técnicas de desambiguacion en este caso fueron ajustados para
seleccionar los 5 mejores conceptos candidatos para cada términos buscado. A continuacion,
se exponen mds detalles sobre la implementacion y configuracion de la desambiguacién en

ambas configuraciones:

Desambiguacién con reglas heuristicas para HMAS

Las reglas heuristicas definidas para la desambiguacién de la configuracion HMAS son:
— Los conceptos candidatos con alguna métrica 1éxica-estructural (Similitud ‘Action’ y
Similitud ‘Body’) igual a 0 son descartados.

— Los candidatos con una puntuacién léxica media (obtenida con la (Distancia Levensh-

tein 'y Similitud de coseno) menor que 0.95 son descartados.

3http://cran.r-project.org/web/packages/kernlab/index.html
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— Entre los conceptos que cumplen las dos anteriores condiciones, sdlo se selecciona el

concepto con la puntuacion léxica media mds alta.

— Si dos conceptos tienen la misma puntuacion léxica media, se selecciona, si lo hubiese,

aquel obtenido con el término original de bisqueda (esto es, sin uso de sinonimia).

Desambiguacion con reglas heuristicas para HMSS
Las reglas heuristicas definidas para la desambiguacion de la configuracion HMSS son:
— Se calcula la puntuacién 1éxica media de cada concepto candidato obtenida con la Dis-
tancia Levenshtein y Similitud de coseno. Los conceptos candidatos con alguna métrica

1éxica-estructural (Similitud ‘Action’ y Similitud ‘Body’) igual a 0 decrecen la puntua-

cién 1éxica media en un 10 %.

— Se seleccionan los 5 conceptos candidatos con mejor puntuacién Iéxica media.

Desambiguacién con aprendizaje automdtico en las configuraciones HMAS
y HMSS

Se han usado mdquinas de vectores de soporte (SVM) en ambas configuraciones siguiendo
las siguientes etapas:

— Se ha creado una tabla inmensa con las 4 métricas de similitud entre cada término del
conjunto y cada concepto SNOMED-CT, mas una columna extra para establecer si los

expertos asignaron que hay mapping (ver ejemplo en la tabla 4.3).
— Aleatoriamente se ha generado un conjunto de entrenamiento y de evaluacion.
— Se ha entrenado el modelo usando SVM con el conjunto de datos de entrenamiento.

e El modelo de configuracion HMSS fue afinado para devolver los 5 conceptos
candidato con mayor valor de confianza.

e En cambio, el entrenamiento para la configuracion HMAS fue ajustado para pe-
nalizar en gran medida los falsos positivos. El apéndice A incluye mas detalles

sobre el entrenamiento en ambas configuraciones.

— Se ha usado el modelo creado para clasificar el conjunto de datos de evaluacion.

— Se ha evaluado las predicciones del modelo contra los mappings de referencia creados

por los expertos.
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Tabla 4.3: Extracto de la tabla usada para el entrenamiento del modelo de desambiguacién de conceptos
candidatos. Contiene las métricas de similitud y la validez del mapping asignada por los expertos.

Término buscado / Concepto Distancia Similitud | Similitud | Similitud Clase
Levenshtein | de coseno | ‘Action’ ‘Body’ (Mapping experto?)

Término: excision biopsy of skin
Concepto: incision biopsy of skin 0.90 0.58 0 1 0 (Negativo)
(282014007)

Término: excision biopsy of skin
Concepto: excision biopsy of skin lesion 0.74 0.8 1 1 1 (Positivo)
(312968005)

TérminoN - ConceptoN

4.3. Evaluacion

El principal objetivo de la evaluacién fue comprobar nuestra hipdtesis inicial, esto es, la
combinacion de técnicas 1éxicas con técnicas lingiiisticas y estructurales mejoran conside-
rablemente los sistemas actuales de bisqueda en SNOMED-CT basados principalmente en
técnicas léxicas.

En nuestra evaluacién hemos medido el rendimiento de nuestra herramienta de bisqueda
y lo hemos comparado con el rendimiento ofrecido por los navegadores de SNOMED-CT
de la Libreria Nacional de Medicina de EEUU [33] y de la empresa [TServer [60]. Estos
dos navegadores han sido seleccionados por varios motivos: (1) son de los navegadores mas
populares, (2) son de los navegadores que incluyen las opciones de bisqueda mds avanzadas,
(3) funcionan tanto con términos en inglés como en espafiol y (4) proporcionan servicios web

para acceder a las busquedas facilitando el proceso de evaluacion.

4.3.1. Conjunto de datos

Recientemente, la Sociedad Espafiola de Anatomia Patolégica* (SEAP) ha publicado un
glosario® de términos frecuentes en espafiol de procedimientos en patologia, junto con los
conceptos SNOMED-CT equivalentes, asignados por expertos clinicos [44].

‘https://www.seap.es/
Shttp://www.seap.es/enlaces—de—interes/-/asset_publisher/h3M6/content/id/
114697
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Este glosario ha sido usado como un gold standard para medir el rendimiento de la herra-
mienta de bisqueda automatica. La evaluacién incluy6 cerca de 300 términos sobre biopsias
mapeadas por los expertos a un tinico concepto SNOMED-CT (ver apéndice A). La tabla 4.4
muestra cuatro de los términos incluidos en la evaluacién y los correspondientes conceptos
SNOMED-CT asignados por los expertos.

Tabla 4.4: Muestra de los términos incluidos en la evaluacién

Término ID del concepto asignado por experto | Descripcion del concepto en espafiol | Descripcién del concepto en inglés
Biopsia de miocardio 387828005 biopsia de miocardio myocardial biopsy
Biopsia de retina 172573007 biopsia de lesion retiniana biopsy of retinal lesion
Mastectomia total 172043006 mastectomia simple simple mastectomy
Esofaguectomia parcial 3980006 reseccion subtotal del eséfago subtotal resection of esophagus

4.3.2. Configuracion de los experimentos

Se han diseflado dos experimentos para evaluar el rendimiento de las dos configuraciones
de la herramienta de bisqueda, asi como de otros servicios de bisqueda similares:

Experimento 1: Evaluacion de la tarea de mapping automatico

Este experimento estd centrado en evaluar la capacidad de las herramientas para mapear
automadticamente los términos a SNOMED-CT, sin ninguna intervencién de expertos. En este
experimento, se han buscado mappings para los 300 términos del conjunto de datos con las

siguientes herramientas y configuraciones:

— La opcién de bisqueda exacta del navegador NLM, limitando las buisquedas a la jerar-
quia de SNOMED-CT Procedure.

— Elservicio de bisqueda del navegador ITServer. Este devuelve un ranking de conceptos.
Las busquedas fueron también limitadas a la jerarquia Procedure, y sdlo los conceptos
con una puntuaciéon mayor que 0.85 fueron considerados mappings y tenidos en cuenta

en la evaluacién®.

®Este umbral fue elegido por prueba y error. Probamos diferentes valores y seleccionamos el umbral que obtuvo
mejores resultados
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— Cuatro configuraciones de HMAS fueron evaluadas para analizar la contribucién de las

diferentes técnicas desarrolladas:

e Configuracién 1: HMAS incluyendo preprocesado (seccién 4.2.1), técnicas 1€xi-

cas (seccion 4.2.3) y reglas heuristicas para desambiguar (seccion 4.2.5).

e Configuracion 2: Configuracion 1 + Expansion del término de bisqueda (seccién
4.2.2).

e Configuracién 3: Configuracién 2 + Técnicas 1éxico-estructurales (seccion 4.2.3).

e Configuracion 4: Igual que Configuracién 3 pero usando aprendizaje automatico

en vez de reglas heuristicas para desambiguar (seccién 4.2.5).

Tres medidas clésicas de recuperacién de informacion (precision, recall y F-measure) fue-
ron calculadas para estimar la calidad de los mappings autométicos, usando como referencia
los mappings expertos creados por la SEAP.

En este contexto, la precision estima la proporcién entre el nimero de mappings automa-
ticos correctos y el niimero de mappings encontrados por el método. Mientras que el recall
estima la proporcién entre el nimero de mappings automaticos correctos y el nimero de
mappings creados por los expertos. F-measure representa una media ponderada entre recall y
precisién. Hemos establecido un 8 = 0.7 ddndole un menor peso al recall que a la precisién

ya que esta ultima es claramente mds importante en una tarea de mapping automatico.

. # mappings automaticos correctos
Precisién = PPING

# mappings automaticos totales

# mappings automaticos correctos
Recall — - apPINg

# mappings expertos totales

Precision * Recall
(B2 x Precisin) + Recall

F — Measure = (1+ B?) %
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Experimento 2: Evaluacién de la tarea de recomendacién o mapping semi-
automadtico

El segundo experimento estd centrado en evaluar el rendimiento de las herramientas para
recomendar a los expertos varias alternativas de mappings. Este experimento usa los mismos
términos de busqueda que el experimento previo. Pero en este caso, las herramientas han sido
configuradas para obtener 5 alternativas de mapping, esto es, los 5 conceptos mejor puntuados
por las herramientas.

A continuacidn, se exponen las herramientas y configuraciones contempladas en este ex-

perimento:

— Las opciones de bisqueda exacta y aproximada del navegador NLM, limitando las
busquedas a la jerarquia de SNOMED-CT Procedure. La salida de ambas opciones de

bisqueda fue agregada hasta alcanzar 5 conceptos candidato.

— El servicio de busqueda del navegador ITServer. Los 5 conceptos del ranking con mejor

puntuacién fueron propuestos como conceptos candidatos.

— Cuatro configuraciones de HMSS fueron evaluadas:

e Configuracién 1: HMSS incluyendo preprocesado (seccién 4.2.1), técnicas 1éxicas
(seccion 4.2.3) y reglas heuristicas para desambiguar (seccion 4.2.5).

e Configuracion 2: Configuracion 1 + Expansion del término de bisqueda (seccién
4.2.2).

e Configuracién 3: Configuracién 2 + Técnicas léxico-estructurales (seccion 4.2.3).

o Configuracién 4: Igual que Configuracién 3 pero usando aprendizaje automadtico

en vez de reglas heuristicas para desambiguar (seccién 4.2.5).

Para este experimento hemos evaluado sélo el recall. Consideramos que en este caso el
recall gana mucha importancia ya que proveer el concepto correcto en un conjunto no de-
masiado amplio de candidatos podria ahorrar mucho tiempo a los codificadores expertos. La
precision no es importante en este experimento ya que los todas las herramientas estdn confi-
guradas para devolver 5 conceptos candidato.

Para realizar ambos experimentos, hemos aleatoriamente particionado el conjunto de datos
en dos partes: aproximadamente 200 términos fueron usados para el proceso de entrenamiento

necesario en la configuracion 4, mientras que 100 términos fueron usados para la evaluacion.
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Cada experimento fue repetido 5 veces con particionados aleatorios distintos para obtener una

evaluacion mas fiable.

4.4. Resultados

4.4.1. Resultados del mapping automdtico (experimento 1)

La tabla 4.5 muestra los resultados del primer experimento obtenidos con HMAS y con
los navegadores NLM e ITServer. Los mappings obtenidos durante este experimento pueden
ser consultados en el apéndice A.

Todos los enfoques han logrado alta precision en el mapping, entre el 84.7% y 91.3%. En
los niveles de recall se ha observado una mayor diferencia entre enfoques. El navegador NLM
ha obtenido 32 % de recall, el navegador ITServer un 40 %, mostrando una mejora de un 25 %
respecto a NLM. La configuracion 3 de HMAS ha alcanzado un 51.4 % de recall, mejorando
un 28 % los resultados de ITServer. Los valores de F-measure de NLM, ITServer y HMAS
(configuracién 3) han sido 54.7 %, 63.6% y 71.1 %, respectivamente.

Configuraciones de HMAS

A continuacién, se enumeran algunos resultados relevantes de las 4 configuraciones de
HMAS evaluadas:

— La configuracién 2 de HMAS obtuvo una ligera reduccién de un 6 % en precisiéon y un
incremento de un 20 % en recall respecto a la configuracién 1, gracias a que la primera

incluye la técnica de expansion de términos basada en sinonimia.

— La configuracién 3 obtuvo un incremento del 2.5% en precisién y un 4% en recall
respecto a la configuracién 2, gracias a que la primera incluye las técnicas léxico-

estructurales.

— La desambiguacion basada en reglas heuristicas (configuracién 3) ha obtenido mejores
resultados (un incremento del 8 % en F-Measure) que la basada en aprendizaje automa-
tico (configuracién 4). Seguramente, el aprendizaje automatico no ha obtenido mejores
resultados debido al bajo niimero de ejemplos con los que se realiz6 el entrenamiento
(sélo 200 datos de entrada).
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— La configuraciéon que obtiene mejores resultados es la configuracion 3, que junto a la
configuracion 4, es la que incluye el mayor nimero de técnicas: preprocesado de térmi-
nos, técnicas léxicas, técnicas léxico-estructurales, expansion del término de bisqueda
con sinonimia y técnicas de desambiguacién basadas en reglas heuristicas. Por tanto, los

experimentos han demostrado que las distintas técnicas afiaden valor a la herramienta

de mapping.
Tabla 4.5: Resultados del mapping automadtico (experimento 1)
Herramienta de busqueda Recall (%) | Precision (%) | F-Measure (§ = 0.7)
Navegador NLM (biisqueda exacta) 32.0 84.7 54.7
Navegador ITServer 40.0 90.1 63.6
HMAS (Configuracién 1) 41.2 91.2 64.9
HMAS (Configuracién 2) 49.4 85.8 68.9
HMAS (Configuracién 3) 514 88.0 71.1
HMAS (Configuracion 4) 42.0 91.3 65.6

4.4.2. Resultados del mapping semi-automdtico (experimento 2)

La tabla 4.6 muestra los resultados del segundo experimento obtenidos con HMSS y con
los navegadores NLM e ITServer. Los mappings obtenidos durante este experimento pueden
ser consultados en el apéndice A.

Los valores de recall de NLM, ITServer y HMSS (configuracién 3) han sido 41.6 %,
54.0% y 71.1 %, respectivamente. Nuestra herramienta obtuvo una mejora del 31.5% y del

70.6 % en el recall respecto a los navegadores ITServer y NLM, respectivamente.

Configuraciones de HMSS

A continuacion, se enumeran algunos resultados relevantes de las 4 configuraciones de
HMSS evaluadas:

— La configuracién 2 de HMSS obtuvo importante incremento de un 21 % en recall res-

pecto a la configuracion 1, gracias a la técnica de expansion de términos.



98 Capitulo 4. Enlazado automatico de términos clinicos con conceptos SNOMED-CT

— La configuracién 3 obtuvo un ligero incremento del 3 % en recall respecto a la configu-

racién 2, gracias a las técnicas léxico-estructurales.

— En este experimento, la desambiguacién basada en reglas heuristicas (configuracién
3) también ha obtenido mejores resultados que la basada en aprendizaje automatico

(configuracion 4).

Tabla 4.6: Resultados del mapping semi-automadtico (experimento 2)

Herramienta de bisqueda Recall (%)
Navegador NLM (busqueda exacta y aproximada) 41.6
Navegador ITServer 54.0
HMSS (Configuracién 1) 56.8
HMSS (Configuracién 2) 68.8
HMSS (Configuracién 3) 71.0
HMSS (Configuracion 4) 51.0

4.5. Discusion

4.5.1. Comparativa de HMAS con las otras herramientas de busqueda
evaluadas

En esta seccidén, comparamos la mejor configuracion de HMAS (configuracién 3) con
las herramientas de biisqueda de los navegadores NLM e ITServer. La tabla 4.7 muestra un
resumes de las técnicas usadas en cada uno de los enfoques. HMAS incorpora 3 técnicas
adicionales respecto a los otros enfoques: expansion de términos, técnicas léxico-estructurales
y técnicas de desambiguacion.

Si bien es cierto que todos los enfoques han logrado alta precision (esencial si buscamos un
enfoque sin intervencion de usuarios expertos), HMAS ha mejorado notablemente la cobertura
o recall del mapping, principalmente debido a la aportacién de la técnica de expansién de
términos con sinénimos. Cabe destacar, que esta técnica no ha afectado en gran medida a la

precision, tal y como podria esperarse.
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Tabla 4.7: Resumen de las técnicas usadas por NLM, ITServer y HMAS para la tarea de mapping automatico

Herramienta de busqueda | Normalizaciéon | Técnicas | Expansion Técnicas Técnicas de
Iéxicas | de términos | léxico-estructurales | desambiguacion

Navegador NLM X v X X X
Navegador ITServer v v X X X
HMAS (Configuracién 3) v v v v v

4.5.2. Expansion de términos con sinonimia

Nuestra técnica de expansién de términos’ ha sido disefiada para inferir sinénimos de
palabras usando un corpus de mas de un millén de descripciones de SNOMED-CT. Durante
los experimentos detectamos que la técnica es capaz de identificar: (1) palabras con idéntico
o muy similar significado en todos los contextos (p.e. ‘total’ y ‘completo’), (2) palabras con
significado similar en el contexto médico (p.e. ‘extremidad’ y ‘miembro’) y (3) nombres y
adjetivos referenciando al mismo concepto (p.e. ‘estomago’ y ‘gastrico’). La tabla 4.8 muestra
una muestra de los sinénimos detectados por nuestra técnica.

Nuestra herramienta de mapping expande los términos de biisqueda reemplazando una o
mds palabras por los sinénimos inferidos. Los términos alternativos generados han contribuido
significativamente al incremento de recall obtenido por nuestra herramienta respecto a las
otras herramientas evaluadas®.

WordNet” es una base de datos 1éxica que agrupa palabras en un conjunto de sinénimos
llamados synsets. En los tdltimos afios WordNet ha sido utilizado en recuperacién de infor-
macién para expandir términos de buisqueda con sinénimos y otras relaciones lingiiisticas
[130, 57].

7 Demo disponible en http: //snomed-synonym-finder.appspot . com/

8 El siguiente enlace http://goo.qgl/vJIgq3U incluye algunos ejemplos en que los términos alternativos
han facilitado el descubrimiento de mappings correctos en SNOMED-CT

9http://wordnet.princeton.edu/
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Tabla 4.8: Muestra de sinénimos detectados por nuestra técnica de expansion

Tipo de sinénimos sinénimos (en espafiol) | sindnimos (en inglés)
total = completo total = complete

Sinénimos en todos los contextos | parcial = incompleto partial = incomplete
bucal = oral buccal = oral
curetaje = raspado curettage = excision

Sinénimos en el contexto médico | miembro = extremidad | member = limb
extirpacién = remocién | extirpation = removal

estémago = gastrico stomach = gastric
Nombres y adjetivos asociados higado = hepdtico liver = hepatic
piel = cutdneo skin = cutaneous

En nuestra herramienta de mapping no hemos usado WordNet para extraer sindnimos
debido a que es una base de datos de propésito general, por lo no estd especialmente disefiada
para el dominio médico. Esto implica, en primer lugar, que no tiene una gran cobertura para el
dominio médico. En segundo lugar, incluye muchos sinénimos no relevantes para el dominio
médico. Por ejemplo, la palabra ‘limb’ en WordNet tiene bastantes sinénimos (p.e. ‘branch’,
‘extremity’, ‘member’, ‘border’, ‘portion’ y ‘arc’), pero muchos de ellos no estan relacionados
con el dmbito médico, y por tanto podrian generar ruido en nuestra herramienta de buisqueda
en SNOMED-CT.

A diferencia de otros enfoques que usan WordNet como una fuente de sinénimos, nuestro
enfoque descubre automaticamente sinénimos en SNOMED-CT. De esta forma, nuestro enfo-
que es capaz de encontrar sinénimos relevantes para el contexto médico, en vez de sinénimos

de propésito general.

4.5.3. Andilisis de errores en el mapping automdtico

Hemos analizado los mappings erréneos comparando los resultados de HMAS con los
correspondientes mappings expertos. Hemos detectado que en muchas de las situaciones en
las que HMAS no acierta en el mapping, obtiene un concepto muy cercano (p.e. un concepto

padre o hijo en SNOMED-CT) al concepto correcto.
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Hemos clasificado los desaciertos de HMAS en 3 tipos!?. La tabla 4.9 muestra un ejemplo
de cada tipo de desacierto. Las columnas de la tabla muestran: (1) el término de bisqueda, (2)
el concepto obtenido por HMAS, (3) el concepto asignado por los expertos (4) y un comenta-
rio sobre el error.

El primer tipo de desaciertos incluye mappings de HMAS, que bajo nuestro punto de vis-
ta, podrian ser considerados correctos a pesar de que los expertos no los eligieran como el
mejor mapping. Por ejemplo, el término de bisqueda ‘Extirpation of major salivary gland’
fue mapeado por los expertos al concepto ‘Excision of salivary gland’ y por HMAS al con-
cepto ‘Excision of major salivary gland’, siendo este dltimo un concepto hijo del concepto
elegido por los expertos. En este ejemplo, consideramos que el mapping HMAS podria ser in-
cluso mds apropiado que el propio mapping experto. Este tipo de casos deberian ser revisados
de nuevo por los codificadores expertos ya que podrian mejorar la calidad de los mappings
seleccionados inicialmente por los expertos.

En el segundo tipo de desaciertos, los mappings expertos han resultado ser mas especificos
que los mappings de HMAS. En estos casos los expertos asumieron que los procedimientos
de biopsias se realizan en una parte del cuerpo dafiada o anémala. HMAS no fue capaz de
asumir esto y por tanto obtuvo mappings mas generales. Por ejemplo, el término de bisqueda
‘Incisional biopsy of breast’ fue mapeado por los expertos al concepto ‘Incisional biopsy of
breast mass’, mientras que HMAS lo maped a ‘Incisional biopsy of breast’.

El tercer tipo de desaciertos contiene mappings de HMAS que son menos precisos que
los mappings expertos. Este tipo de desaciertos si que pueden considerarse errores de HMAS.
Muchos de estos errores se deben a que el concepto correcto y el término de bisqueda tienen

nombres muy diferentes, dificultando la bisqueda a las herramientas automaticas.

Tabla 4.9: Ejemplos de errores en el mapping automatico realizado por HMAS

Término buscado Mapping HMAS Mapping Experto Comentario

(en inglés y espaiiol)

(Concepto SNOMED en inglés y espafiol)

(Concepto SNOMED en inglés y espaiiol)

Extirpation of major salivary gland
Extirpacién de gldndula salival mayor

Excision of major salivary gland (234937001)
Reseccién de glandula salival mayor

Excision of salivary gland (71735005)
Reseccion de glandula salival

Mapping HMAS no coincide con el experto
pero podria ser considerado correcto

Incisional biopsy of breast
Biopsia por incisién de mama

Incisional biopsy of breast (237378001)
Biopsia por incisién de mama

Incisional biopsy of breast mass (28768007)
Biopsia por incisién de tumor mamario

Mapping HMAS no coincide con el experto
pero podria ser considerado correcto

Biopsy of globe
Biopsia de globo ocular

Biopsy of lesion of globe (231559005)
Biopsia de lesién del globo ocular

Biopsy of eye proper (446938009)
Biopsia del ojo propiamente dicho

Mapping HMAS no coincide con el experto
pero podria ser considerado correcto

10 EJ siguiente enlace http: //goo.qgl/Yz41i13 incluye varios ejemplos de los 3 tipos de desaciertos detec-

tados
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4.5.4. Aplicaciones y alcance de la herramienta de mapping

En este capitulo presentamos una herramienta para descubrir mappings texto-a-concep-
to en la terminologia SNOMED-CT. La herramienta implementa dos perfiles diferentes: uno
es completamente automatico (HMAS) y el otro es semi-automético (HMSS). Los dos perfi-
les comparten esencialmente el mismo objetivo, esto es, facilitar el proceso de busqueda de
mapping entre término clinicos y conceptos de SNOMED-CT. HMAS ha sido ajustado para
devolver un solo concepto relevante, por lo que deberia ser mas adecuado para un proceso de
mapping en el que no haya expertos disponibles o para una tarea de mapping que requiera un
resultado rdpido (p.e. para aplicaciones en tiempo real). Por otra parte, HMSS ha sido adap-
tado para sugerir 5 conceptos candidatos para cada término de busqueda, por lo que estd mas
orientado a tareas de mapping en las que hay expertos disponibles para revisar y seleccionar
el mapping mds preciso.

HMAS alcanz6 una moderada cobertura (51 %) y una elevada precisién (88 %) en los ex-
perimentos; por su parte HMSS logré una importante cobertura (70 %) sugiriendo 5 conceptos
candidatos por término. Cabe destacar que algunos estudios han evaluado el rendimiento de
médicos en tareas de codificaciéon con SNOMED-CT [68, 21] y han descubierto que este es
imperfecto, y que ademds la tasa de acuerdo en la codificacion entre varios médicos es baja.
El estudio de S.Young et al. descubri6 que médicos con un nivel intermedio de conocimien-
to en tareas de codificacién sélo maped correctamente el 62 % de los términos a conceptos
SNOMED-CT [68].

Aunque la evaluacién se realiz6 con un glosario de términos en espaiiol de procedimientos
patolégicos, la herramienta fue desarrollada para la bisqueda de cualquier tipo de término en
SNOMED-CT. Ademds, la herramienta puede ser utilizada para mapear términos en espafiol
o en inglés ya que durante la fase de preprocesado se han normalizado e indexado todas las
descripciones de la edicién Internacional y Espafiola de SNOMED-CT. Todas las técnicas
implementadas estdn adaptadas para trabajar sin problemas con términos de los dos idiomas.
La herramienta de mapping también puede ser configurada para buscar conceptos en ciertas
jerarquias o en todo SNOMED-CT.

¢Coémo de aplicable seria la herramienta de mapping a otras terminologias?

Consideramos que una metodologia que combina diferentes técnicas de mapping, tal como
hace la herramienta descrita en este capitulo, es un punto clave para obtener buenos resultados
en procesos automadticos de mapping. Por tanto, en este sentido, la herramienta si que podria
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ser adecuada para otras terminologias. Cabe destacar que la técnica estructural propuesta esta
orientada a terminologias clinicas que contenga abundante axiomadtica, especialmente relacio-
nes légicas entre conceptos. Respecto a la técnica de expansion de consultas implementada,
esta podria ser completamente reusada para generar términos alternativos en otros contextos.
Hemos comprobado que las descripciones de SNOMED-CT forman un gran corpus donde
buscar e inferir sinénimos. La terminologia SNOMED-CT proporciona una buena cobertura
de sinénimos en diferentes dreas clinicas, ya que estd considerada como la terminologia clini-
ca mds completa en la actualidad. Consecuentemente, creemos que los términos alternativos
generados por la técnica de expansién de consultas (con el corpus de SNOMED-CT) puede

claramente contribuir en procesos de busqueda en otras terminologias.

4.5.5. Aportaciones

Las aportaciones de este capitulo se pueden sintetizar en los siguientes puntos:

— Se propone una herramienta de busqueda que combina diferentes estrategias de map-
ping para facilitar la biisqueda de conceptos relevantes en SNOMED-CT. La herramien-

ta propuesta:

e Incluye varias técnicas innovadoras que hasta nuestro conocimiento no habian

sido usadas en los procesos de bisqueda en SNOMED-CT:

o Una técnica de expansién de consultas avanzada capaz de inferir sinénimos
relevantes del &mbito médico analizando el inmenso corpus de descripciones
de SNOMED-CT, y con ello, expandir las consultas con términos alternativos
con significados similares.

o Una técnica que explota las relaciones semanticas d¢ SNOMED-CT para me-
jorar los procesos de bisqueda en SNOMED-CT.

o Técnicas de desambiguacién para reducir el nimero de conceptos candidatos
obtenidos como resultado de procesos de busqueda en SNOMED-CT. Estas
técnicas tratan de seleccionar un tnico concepto final relevante entre el con-

junto de conceptos candidatos.

e Mejora en mds de un 25 % en términos de recall a dos destacados navegadores de
SNOMED-CT en tareas de buisqueda automadtica de conceptos.
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4.5.6. Trabajo futuro

Las técnicas estructurales usadas en la herramienta de mapping tienen la desventaja de
que para sacar su maximo provecho, estas deben ser configuradas para usar un conjunto de
relaciones l6gicas relevantes al tipo de término o entidad buscada. Por ejemplo, en la apli-
cacion concreta que presentamos en la evaluacién de este capitulo, se seleccionaron relacio-
nes légicas que pudiesen ser ttiles para la busqueda de conceptos biopsia en SNOMED-CT.
Desgraciadamente, la seleccion de relaciones 16gicas requiere un considerable conocimiento
de la estructura interna de SNOMED-CT. Recientemente, algunos trabajos de investigacién
han propuesto enfoques automdticos para analizar el contenido axiomatico de SNOMED-
CT [87, 27]. Por ejemplo, el framework RIO [87], desarrollado por E. Mikroyannidi et al.,
permite detectar patrones y estructuras repetitivas en los axiomas de entidades similares de
SNOMED-CT. Nuestra herramienta de mapping podria tomar ventaja de un framework como
RIO ya que proporciona una rapida abstraccién de un conjunto de conceptos similares (p.e.
conceptos biopsia), y esto a su vez podria facilitar e incluso mejorar la seleccién del contenido
axiomadtico (i.e. relaciones logicas) usado por las técnicas estructurales de nuestra herramienta
de mapping.

Nuestra herramienta de mapping no explota las estrategias de post-coordinacién para con-
ceptos SNOMED-CT. Nuestras técnicas se han centrado en la bisqueda de un dnico con-
cepto capaz de representar plenamente el término de bisqueda. En el futuro seria interesante
explorar estrategias para detectar términos que no pueden ser representados por un unico
concepto, a la vez que se desarrollan técnicas para mapear estos términos con expresiones
post-coordinadas formadas por varios conceptos.

En el futuro seria interesante analizar el recall de la configuracién semi-automadtica de la
herramienta de mapping en funcién del nimero de conceptos candidatos sugeridos, tal y como
se ha hecho en la evaluacion de una herramienta similar [136].

Ademds, nuestra herramienta de mapping estd optimizada para trabajar con términos de
entrada cortos, tal como ‘biopsia por escision en la piel’. En el futuro, la herramienta podria
ser adaptada para dar soporte a la anotacién automatica de textos de entrada largos (tal como
restimenes de los articulos o informes de pacientes) con conceptos SNOMED-CT.

Nuestro sistema de expansion de consultas genera un conjunto de términos alternativos,
pero no aplica ninguna estrategia para estimar la calidad ni la fiabilidad de cada uno de ellos.

En el futuro, se podrian usar dos pardmetros para estimar la calidad de los términos: el nimero
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de palabras sustituidas en el término alternativo y una estimacion de la calidad de cada una de
las palabras sustituidas.

También seria interesante integrar la herramienta de mapping desarrollada en algin nave-
gador SNOMED-CT.

4.6. Resumen

Las terminologfas clinicas han surgido para capturar la informacién clinica de forma con-
sistente y estandarizada, favoreciendo con ello la gestién eficiente de dicha informacién y la
interoperabilidad seméntica entre diferentes instituciones sanitarias. Sin embargo, en la actua-
lidad la informacién clinica de la HCE estd mayoritariamente definida en lenguaje natural y
apenas estd enlazada con conceptos terminolégicos, por lo que actualmente no se estd aprove-
chando todo el potencial de las terminologias. Automatizar la bisqueda en las terminologias
y los procesos de enlazado entre la informacién clinica y los conceptos relevantes de las ter-
minologias impulsaria claramente el uso y la integracion de las terminologias en la HCE.

En este capitulo se ha presentado una herramienta cuyo objetivo principal es facilitar la
busqueda automatizada de conceptos relevantes en SNOMED-CT. El capitulo ha incluido
también una evaluacién en la que se compara el rendimiento de la herramienta con las funcio-
nalidades de buisqueda de dos de los navegadores mas populares de SNOMED-CT.

La herramienta propuesta combina técnicas 1éxicas cldsicas con técnicas de busqueda in-
novadoras en el dmbito de SNOMED-CT. Estas ultimas aplican un sistema de expansién de
consultas para reformular y expandir los términos de busqueda, y ademds explotan las relacio-
nes de SNOMED-CT para obtener informacién adicional sobre el significado de los conceptos
terminolégicos. Ademas, la herramienta ha sido disefiada con dos configuraciones ligeramen-
te diferentes que hemos llamado: HMAS y HMSS. La primera configuracién estd pensada
para mapear automdticamente términos clinicos a conceptos de SNOMED-CT, sin requerir
ninguna o muy poca intervencién de usuarios expertos. Mientras que HMSS tiene el objeti-
vo de ayudar a los expertos durante el proceso de mapping, recomendando varios conceptos
SNOMED-CT para cada término clinico buscado.

En la evaluacion de la herramienta se usaron 300 términos de un glosario de procedimien-
tos patolégicos. En general, los resultados obtenidos por la herramienta fueron muy positivos.
La configuracién semi-automadtica de nuestra herramienta (HMSS) alcanzé el 71.0% de co-

bertura sugiriendo 5 conceptos por cada término buscado. La versién automatica de nuestra
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herramienta (HMAS) logré mapear los términos con un recall del 51.4 % y una precisién del
88.0%, frente al 32% y 84.7 % logrado por el buscador de la NLM, y al 40.0% y 90.1 % del
navegador ITServer, dos de las herramientas mds populares y avanzadas en la actualidad para
la bisqueda en SNOMED-CT. Los experimentos mostraron que la técnica de expansién de
consultas implementada mejora la cobertura de nuestra herramienta en mas de un 20 %.

En el capitulo se ha demostrado que es posible mejorar el rendimiento de las herramien-
tas de busqueda existentes en SNOMED-CT (en nuestros experimentos en mds de un 25 %
en términos de recall) mediante una aproximacion que combine diferentes técnicas de map-
ping. La aportacién de la técnica de expansion de consultas incluida en nuestra aproximacién
ha resultado especialmente importante para mejorar el rendimiento de las buisquedas. Dicha
técnica es capaz de inferir sinénimos relevantes del dmbito médico analizando el inmenso
corpus de descripciones de SNOMED-CT, y con ello, expandir las consultas con términos

con significados similares maximizando las posibilidades de éxito de las técnicas 1éxicas.



CAPITULO 5

ENLAZADO AUTOMATICO DE ARQUETIPOS
OPENEHR CON SNOMED-CT

Actualmente, uno de los objetivos mds importantes de la informética médica es el de
conseguir la interoperabilidad entre los diferentes sistemas de informacién clinica. En este
sentido, la informatica médica ha estado trabajando al menos en dos campos, las terminologias
clinicas y los modelos de datos clinicos [121].

Por una parte, las terminologias han sido propuestas como estdndar para codificar la in-
formacion clinica de los pacientes. Estas permiten codificar la informacién sin ambigiiedades,
reduciendo asf los errores usuales de los registros médicos tradicionales. SNOMED-CT es, en
la actualidad, la terminologia mas completa para codificar todos los aspectos de los registros
electronicos [100].

Por otra parte, varias organizaciones [102, 98] han estado trabajando en el disefio de mo-
delos clinicos de conocimiento orientados a capturar de forma ordenada y sistematica la in-
formacion de pacientes en escenarios clinicos determinados. Los arquetipos openEHR son en
la actualidad los modelos clinicos recomendados a nivel europeo para componer los futuros
sistemas de HCE [121].

La integracién entre las terminologias clinicas y los modelos de datos clinicos es un pa-
so clave en el camino hacia la interoperabilidad semadntica. En este sentido, los arquetipos
openEHR han sido disefiados para permitir un cierto grado de integracién con terminologias
[127]. Los arquetipos incluyen un conjunto de items de informacién relacionados a una cier-

ta situacidn clinica (por ejemplo, la medicion de la presién sanguinea de un paciente). Estos
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iftems son definidos mediante términos en lenguaje natural (por ejemplo, ‘presién sanguinea’
o ‘presion diastolica alta’). Opcionalmente, los items pueden ser enlazados con conceptos de
terminologias clinicas.

Varias organizaciones internacionales, NHS [104], openEHR [98] y NEHTA [103], llevan
participando desde hace mds de 5 afios en el desarrollo de repositorios de arquetipos [92, 90].
Grupos de expertos de diferentes dominios colaboran para modelar y actualizar los arquetipos.
En la actualidad, los repositorios cuentan con un nimero importante de arquetipos, algunos
incluso en estado de publicacidn, que quiere decir que estdn listos para usar y no requieren mas
cambios. Sin embargo, los enlaces (bindings) o mappings entre los items de los arquetipos y
los conceptos terminolégicos todavia son muy infrecuentes.

Idealmente, los mappings deberian ser realizados por profesionales médicos con expe-
riencia en SNOMED-CT, asistidos por navegadores y herramientas bésicas de biisqueda en
SNOMED-CT. Sin embargo, la tarea del mapping es en la actualidad muy lenta y costosa
por varias razones: el gran tamafio y granularidad de SNOMED-CT, la continua evolucién de
SNOMED-CT, la falta de familiaridad de los profesionales médicos con SNOMED-CT y la
ausencia de herramientas de biisqueda avanzadas.

Este capitulo presenta un método' automdtico para enlazar términos clinicos de arquetipos
con conceptos de SNOMED-CT. Este enfoque aplica una combinacion de técnicas 1éxicas y
contextuales para producir y validar las equiparaciones. Las técnicas léxicas buscan equipa-
raciones comparando los términos con las descripciones de los conceptos de SNOMED-CT,
mientras que las técnicas contextuales buscan similitudes estructurales entre la jerarquia del
arquetipo y la red de relaciones de SNOMED-CT.

El objetivo del método es reducir y facilitar en la medida de lo posible la participacion de
los profesionales médicos en la tarea de mapping, de forma que puedan concentrarse en dos
tareas: validar los mappings automaticos y crear los mappings en situaciones ambiguas o que
requieran experiencia o conocimiento avanzado.

En este capitulo, comenzaremos introduciendo los arquetipos clinicos, especialmente los
de tipo ‘Observation’. Seguidamente, profundizaremos en las distintas técnicas usadas para
buscar conceptos en SNOMED-CT apropiados para los arquetipos. Posteriormente, explica-
remos el procedimiento de evaluacién seguido. Finalmente, expondremos los resultados y una

discusion de los mismos.

! Versiones menos avanzadas del método automético han sido publicadas en publicaciones de congreso [85, 4, 3]
y en un articulo de investigacion [86]
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5.1. Materiales

El método propuesto en el presente capitulo ha sido especialmente disefiado para mapear
términos clinicos de arquetipos openEHR (ver seccién 2.2.2) con conceptos de la terminologia
SNOMED-CT (ver seccién 2.3). A continuacidn, se profundiza en algunas cuestiones de los
arquetipos openEHR que han condicionado el disefio del método de enlazado presentado en

el capitulo.

5.1.1. Arquetipos openEHR

Los arquetipos openEHR son modelos de datos formales e interoperables definidos por
expertos clinicos. Los arquetipos incluyen fragmentos o items de informacién requeridos para
la captura sistematica de datos en una situacién o instancia clinica determinada, tal como la
observacion de la respiracién de un paciente.

Como ya se detall6 en el capitulo 2, los arquetipos openEHR son definidos con un len-
guaje formal llamado ADL (ver seccién 2.2.2). La figura 2.3 muestra parte del fichero ADL
correspondiente al arquetipo ‘respiration’. Los arquetipos constan de 3 secciones destacadas:
cabecera (header), cuerpo (body) y ontologia (ontology). La cabecera contiene metadata sobre
el arquetipo. El cuerpo incluye la estructura y las restricciones de la informacién clinica del
arquetipo. La seccion ontologia estd formada por dos subsecciones: ‘term definitions’ y ‘term
bindings’. La primera incluye el nombre y la descripcion de cada uno los fragmentos de infor-
macidn presentes en el cuerpo del arquetipo. La seccién ‘term bindings’ permite enlazar los
fragmentos de los arquetipos con conceptos de una o mas terminologias clinicas. Por ejem-
plo, en la figura 2.3 el fragmento del arquetipo con identificador local at0016 tiene asociado
el nombre ‘Depth’ y la descripcién ‘Depth of respiration’ en la seccién ‘term definitions’, y a
su vez estd enlazado al concepto ‘Depth of respiration (observable entity) de la terminologia
SNOMED-CT en la seccién ‘term bindings’.

Los repositorios de arquetipos incluyen varios tipos de arquetipos (Observation, Action,
Evaluation, Instruction). El estudio se ha centrado en arquetipos ‘Observation’ ya que estos
son actualmente los mas maduros y los mas revisados por la comunidad de modeladores y
expertos de openEHR. Estos arquetipos son usados para capturar hallazgos de exploraciones,
resultados de pruebas y sintomas de un paciente, y en general cualquier condicion del paciente
sin interpretar. Por tanto, los arquetipos ‘Observation’ contienen esencialmente fragmentos

de informacién sobre observables u observaciones clinicas. Los fragmentos sobre observables
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definen qué es lo que se estd observando del paciente (p.e. la profundidad de la respiraciéon o
el ritmo de la respiracién), mientras que los fragmentos sobre observaciones modelan posibles

valores o hallazgos del paciente (p.e. respiracion profunda o respiracion irregular).

Andlisis de los arquetipos ‘Observation’

Los ficheros ADL incluyen detalles sobre el arquetipo que no son relevantes para la tarea
del mapping. Por ello, hemos usado un parseador para eliminar la informacién no relevante
y extraer una jerarquia con los fragmentos del arquetipo con significado clinico, mapeables a
conceptos SNOMED-CT. La figura 5.1 muestra parte de la jerarquia de fragmentos asociada
al arquetipo ‘respiration’. Para cada fragmento, se muestra el término asignado en el campo
nombre en la seccién ‘term definitions’ y el tipo de fragmento.

De acuerdo a las especificaciones de openEHR, los arquetipos ‘Observation’ incluyen
principalmente 3 tipos de fragmentos o términos con contenido clinico: raiz, elemento y valor.
El fragmento raiz representa la situacién clinica o el observable general de un arquetipo. Por
ejemplo, en el arquetipo ‘respiration’ el fragmento raiz es ‘respiration observable’ (ver figura
5.1). Los fragmentos elemento definen los aspectos u observables que deben recopilarse en
el arquetipo (p.e. ‘depth’ y ‘thythm’ son fragmentos elemento en el arquetipo ‘respiration’).
Los fragmentos valor especifican hallazgos u observaciones predefinidas relacionadas a los
fragmentos elemento (p.e. ‘shallow’, ‘normal’ y ‘deep’ son fragmentos valor asociados al

fragmento ‘Depth’ en el arquetipo respiration).

Hemos analizado manualmente un grupo amplio de arquetipos ‘Observation’, examinando
como organizan la informacién clinica. Ademads, hemos hecho una bisqueda rdpida manual en
SNOMED-CT para equiparar los fragmentos de los arquetipos con conceptos SNOMED-CT.
Por ejemplo, la figura 5.2 muestra los mappings manuales que hemos asignado al arquetipo
‘respiration’. Fruto del andlisis se han extraido varias reflexiones e ideas ttiles para el desa-
rrollo de los métodos automadticos de mapping.

Se han detectado ciertos paralelismos entre los tipos de fragmentos de arquetipos ‘Ob-
servation’ y jerarquias de SNOMED-CT (ver figura 5.3). Se ha verificado que los términos
raiz y elemento modelan observables de pacientes, y tienden a equiparar muy frecuentemen-
te a conceptos SNOMED-CT de la jerarquia Observable Entity. También, se ha comprobado
que los términos valor modelan observaciones o hallazgos clinicos, siendo muy propensos a

equiparar a conceptos SNOMED-CT de la jerarquia Clinical Finding.
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Término | Respiration observable |

Raiz
Término _| Depth I
Elemento
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(oo
Elemento |—{Rhythm |
Términos _

Valor

Figura 5.1: Jerarquia de términos asociada al arquetipo respiration

También, se ha descubierto que los conceptos SNOMED-CT asignados a los fragmentos
de un mismo arquetipo, tienden a estar semdnticamente o l6gicamente relacionados, y por tan-
to estdn proximos en la terminologia SNOMED-CT; incluso en ocasiones estdn relacionados
directamente a través de las relaciones jerarquicas o 16gicas de SNOMED-CT. Especificamen-
te, hemos observado dos situaciones en los arquetipos analizados (ver esquema en la figura
5.4). En primer lugar, los conceptos que equiparan a los términos elemento tienden a estar
relacionados jerdrquicamente al concepto que equipara con la raiz del mismo arquetipo. Por
ejemplo, en el arquetipo respiration, los dos conceptos ‘depth of respiration’ y ‘rhythm of res-
piration’ equiparados a términos elemento estan relacionados jerdrquicamente (a través de la
relacion IS A) con el concepto ‘respiration observable’ equiparado al término raiz del arque-
tipo (ver figura 5.2). En segundo lugar, los conceptos que equiparan a los términos valor estan
en bastantes ocasiones relacionados 16gicamente al concepto que equipara con el término ele-
mento. Por ejemplo, en el arquetipo respiration, tres conceptos ‘shallow breathing’, ‘normal
depth of breathing’ y ‘Deep breathing’ equiparados a términos valor estdn relacionados 16gi-
camente (a través de la relacion interprets) con el concepto ‘depth of respiration’ equiparado
al término elemento ‘Depth’ (ver figura 5.2).
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Figura 5.2: Mappings expertos asignados al arquetipo ‘respiration’.
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Figura 5.3: Paralelismos encontrados entre tipos de fragmentos de arquetipos ‘Observation’ y jerarquias de

SNOMED-CT
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Figura 5.4: Relaciones frecuentes entre los conceptos equiparados a fragmentos de informacién de arquetipos

‘Observation’
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5.2. Métodos

En este apartado se describen los métodos utilizados para buscar y validar mappings entre
términos de un arquetipo y conceptos de SNOMED-CT. En primer lugar, tiene lugar una
etapa de busqueda de conceptos candidatos para los términos del arquetipo (ver fig. 5.5).
Posteriormente, se aplica una etapa de desambiguacién para seleccionar los mappings finales
entre los candidatos. El resultado de este proceso es un fichero XML con los mappings finales
obtenidos por los métodos automaéticos. El fichero incluye meta-informacién del arquetipo
(nombre, version y tipo del arquetipo) e informacién de los mappings. Para cada mapping se
almacena el término del arquetipo, su identificador local, los identificadores de los conceptos
SNOMED-CT y la descripcién textual de los mismos.

Jerarquia de

términos del
arquetipo
Busqueda de equiparaciones léxicas
. exactas en todo SNOMED-CT
Busqueda de
conceptos
candidatos
Busqueda de equiparaciones léxicas
parciales en subconjuntos de SNOMED-CT
Busqueda basada en similitud estructural | \
— 3
Mappings
candidatos
—
| Desambiguacion por categoria semantica |
Validacion y
desambiguacion
| Desambiguacion por contexto del arquetipo |

l

Mappings finales
(fichero XML)

Figura 5.5: Etapas destacadas en el mapping entre arquetipos openEHR y conceptos SNOMED-CT
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5.2.1. Blsqueda de conceptos candidatos

En esta etapa se usan varias técnicas introducidas en el capitulo 3 para obtener un conjunto
de conceptos candidatos equivalentes a los términos de un arquetipo ‘Observation’. Esta etapa
estd a su vez compuesta de tres etapas que se ejecutan secuencialmente: bisqueda de equipa-
raciones 1éxicas exactas en todo SNOMED-CT, busqueda de equiparaciones 1éxicas parciales
en subconjuntos relevantes de SNOMED-CT y busqueda basada en similitud estructural. Los
mappings de las tres etapas se agregan para obtener un conjunto de conceptos candidatos. A

continuacion, se exponen mds detalles sobre las tres etapas:

Etapa 1: Busqueda de equiparaciones léxicas exactas en todo SNOMED-CT

En esta etapa inicial se aplican varias técnicas y estrategias expuestas en el capitulo 3 para
buscar equiparaciones 1éxicas exactas entre los términos del arquetipo y todas las descripcio-

nes de los conceptos de la terminologia SNOMED-CT:

Normalizaciones 1éxicas (ver seccion 3.3.1)

Técnicas 1éxicas exactas (ver seccion 3.3.2).

— Métodos de bisqueda ‘Exact Match’ y ‘Normalized Word’ de la API de UMLS (ver
seccion 3.5).

— Combinacién de términos basada en la jerarquia interna de los arquetipos (ver seccion
3.6.2)

La figura 5.6 muestra los mappings obtenidos para el arquetipo ‘respiration’ tras la apli-
cacion de estas técnicas. En esta etapa se obtienen conceptos 1éxicamente muy similares a
los términos del arquetipo. La combinacién de los términos con otros de nivel superior en la
jerarquia del arquetipo, permite en algunos casos obtener mappings muy precisos. Por ejem-
plo, el término ‘Depth’ es combinado con el término superior en el arquetipo ‘Respiration
observable’, gracias a lo cual es mapeado al concepto ‘Depth of respiration’. Sin embargo, en
otros casos, como por ejemplo en los términos ‘normal’ y ‘regular’, los mappings son dema-
siado genéricos y no hacen referencia al contexto del arquetipo, esto es, a la observacién de la

respiracion.
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Figura 5.6: Bisqueda de equiparaciones exactas en todo SNOMED-CT para el arquetipo ‘respiration’

Etapa 2: Busqueda de equiparaciones Iéxicas parciales en subconjuntos re-
levantes de SNOMED-CT

Esta etapa estd inspirada en el Principio de proximidad definido en el capitulo 3, el cual
decia: si se logra mapear de forma precisa un término del arquetipo a un concepto ‘c’ de
SNOMED-CT, entonces es bastante probable que los términos vecinos del arquetipo mapeen
a conceptos semdnticamente relacionados a ‘c’ en SNOMED-CT. Ademas, la presente etapa
estd también motivada por los hallazgos detectados en el estudio de los arquetipos ‘Observa-
tion” (seccidn 5.1.1); concretamente en las relaciones frecuentes que se han detectado en el
estudio entre mappings de arquetipos ‘Observation’ (ver figura 5.4).

En esta etapa se extraen pequefios subconjuntos de SNOMED-CT formados por conceptos
semanticamente relacionados a los conceptos SNOMED-CT obtenidos en la etapa 1. Los
conceptos de estos subconjuntos son muy relevantes para el arquetipo y tienen muchas mas

posibilidades de ser mapeados (a algin término del arquetipo) que un concepto aleatorio de
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SNOMED-CT. Esto permite flexibilizar la bisqueda léxica sobre estos subconjuntos para
detectar nuevos mappings. A continuacién, se exponen dos casos concretos en los que se ha

aplicado esta idea:

Blsqueda de equiparaciones parciales en el contexto jerarquico del término
raiz del arquetipo

Si el término raiz tiene asignado conceptos candidatos de la etapa 1, entonces se extrae
el contexto jerarquico de cada uno de ellos. El subconjunto o contexto jerdrquico de un con-
cepto estd formado por todos sus conceptos descendientes en la jerarquia de SNOMED-CT.
A continuacion, se aplican técnicas 1éxicas parciales (expuestas en la seccioén 3.3.3) para bus-
car equiparaciones entre los términos elemento del arquetipo y los conceptos pertenecientes
a los contextos jerarquicos extraidos. La figura 5.7 muestra un ejemplo de aplicacién para el
arquetipo respiration. En la figura se puede ver el contexto jerarquico de ‘respiration observa-
ble (observable entity)’, inico concepto candidato asociado al término raiz. La figura también
muestra las equiparaciones detectadas en esta etapa entre los términos ‘Depth’ y ‘Rhythm’ y

los conceptos del contexto jerdrquico ‘depth of respiration’ y ‘rhythm of respiration’.

Busqueda de equiparaciones léxicas parciales en el contexto I6gico de los
términos elemento del arquetipo

En este caso, recorremos los términos elemento del arquetipo. Si estos términos contienen
alguin concepto candidato, entonces su contexto logico es extraido. El contexto 16gico de un
concepto estd formado por los conceptos con los que estd relacionado l6gicamente (es decir, a
través de relaciones SNOMED-CT no jerarquicas). A continuacion, se aplican técnicas léxicas
parciales para buscar equiparaciones entre los términos valor y los conceptos pertenecientes
a los contextos 16gicos extraidos. Al final de esta etapa, los términos valor podran incorporar
nuevos conceptos candidatos.

La figura 5.8 muestra un ejemplo de aplicacidn de esta etapa para el arquetipo ‘respira-
tion’. En la figura se puede ver el contexto 16gico del concepto ‘depth of respiration’ equi-
parado al término elemento ‘Depth’. La figura muestra también las nuevas equiparaciones
detectadas en esta etapa entre los términos valor que cuelgan del término ‘Depth’, esto es
‘Shallow’,’'Normal’ y ‘Deep’, y los conceptos del contexto 16gico ‘shallow breathing’, ‘nor-

mal depth of breathing’ y ‘deep breathing’, respectivamente. A pesar de que estos conceptos
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Figura 5.7: Bisqueda de equiparaciones parciales en el contexto jerarquico de la raiz del arquetipo

no son léxicamente iguales a los correspondientes términos, estos son semanticamente muy

apropiados para un arquetipo sobre observaciones de la respiracion.

Etapa 3: Generaciéon de mappings basada en similitud estructural

Esta etapa tiene el objetivo de buscar nuevos mappings para términos elemento teniendo
en cuenta los mappings creados en etapas previas en los términos valor.

En primer lugar, se seleccionan los términos valor asociados a un término elemento. Si
estos términos contienen un concepto asignado en una etapa previa, entonces se usan las rela-
ciones l6gicas de SNOMED-CT asociadas a dicho concepto para extraer nuevos conceptos. A
continuacion, se aplica una regla sencilla: si varios términos valor extraen el mismo concep-
to, entonces este es un nuevo mapping candidato para el término elemento correspondiente.
La figura 5.9 muestra un ejemplo de aplicacion de esta etapa para el arquetipo ‘conscious
state’. En este ejemplo, inicialmente disponemos de varios conceptos SNOMED-CT ‘uncons-
cious’, ‘drowsy’ y ‘disorientated’ que equiparan exactamente a los términos valor ‘uncons-

cious’, ‘drowsy’ y ‘disorientated’. Como se puede ver en la figura, dos de estos conceptos,
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Figura 5.8: Biisqueda de equiparaciones parciales en el contexto 16gico de los términos elemento del arquetipo

‘unconscious’ y ‘drowsy’, estdn relacionados l6gicamente al concepto ‘level of conscious-
ness’, mientras que el otro concepto no participa en ninguna relacion 1égica. En base a la
regla que se ha definido, el concepto ‘level of consciousness’ se aflade como nuevo mapping
para el término elemento ‘Statements regarding conscious state’. En esta etapa no se aplica
ninguna técnica de equiparacion léxica, el descubrimiento de mappings depende de técnicas
de similitud estructural. Por tanto, esta etapa es especialmente adecuada para detectar equipa-

raciones para términos ambiguos o léxicamente muy diferentes a los conceptos equivalentes
en SNOMED-CT.
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Figura 5.9: Generacién de mappings estructurales para términos elemento del arquetipo

5.2.2. Desambiguacion de conceptos candidatos en arquetipos Ob-
servation

La etapa anterior de busqueda puede generar mds de un concepto candidato para un mismo
término. En este apartado se presentan técnicas de desambiguacién orientadas a seleccionar

automaticamente el mejor mapping entre un grupo de candidatos.

5.2.3. Desambiguacion por categoria semdntica

Se implementaron dos estrategias para desambiguar por categoria semantica. La prime-
ra estrategia asume que hay jerarquias o categorias de SNOMED-CT que son mds especificas
que otras y que estas son mds adecuadas para mapear términos de arquetipos (ver mas detalles
de esta estrategia en la seccién 3.7.1). En la figura 5.8 se puede ver que el término ‘deep’ en el
arquetipo ‘respirations’ tiene asociado dos conceptos obtenidos con técnicas distintas: ‘deep
(qualifier value)’ y ‘deep breathing (clinical finding)’. El concepto ‘deep (qualifier value)’
pertenece al grupo de categorias genérico, mientras que ‘deep breathing (clinical finding)’ al
grupo ‘especifico’. Usando esta estrategia el concepto ‘deep (qualifier value)’ seria descarta-
do, quedando como unico concepto ‘deep breathing (clinical finding)’ para mapear el término

‘deep’.
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La segunda estrategia es especifica para arquetipos Observation y se basa en el hallazgo
presentado en la seccién 5.1.1 Andlisis de los arquetipos Observation que expone que “los tér-
minos raiz y elemento frecuentemente equiparan a conceptos de SNOMED-CT pertenecientes
a la jerarquia Observable Entity. Mientras que los términos valor frecuentemente equiparan a
conceptos de la jerarquia Clinical Finding”. Esta estrategia establece que si hay varios con-
ceptos candidatos para los términos raiz o elemento, se seleccionan aquellos que pertenecen a
la jerarquia Observable entity, mientras que si hay varios candidatos asociados a los términos
valor, se escogen los de la jerarquia Clinical Finding. Supongamos que la etapa de bisqueda
obtenga dos conceptos candidatos para el término elemento ‘Depth’ del arquetipo ‘respira-
tions’: ‘depth of respiration (observable entity)’ y ‘finding of depth of respiration (finding)’.
Aplicando esta estrategia se analiza las jerarquias de los dos candidatos y se escoge el con-
cepto ‘depth of respiration (observable entity)’ como mapping final ya que es un término de
tipo elemento que frecuentemente modela preguntas u observaciones del paciente.

5.2.4. Desambiguacion por contexto en un arquetipo Observation

Esta estrategia selecciona los conceptos candidatos con un mayor nimero de relaciones
semanticas con el resto de conceptos candidatos del arquetipo. Mds detalles de esta estrategia
pueden ser consultados en la seccioén 3.7.2 Desambiguacion por contexto del arquetipo. Esta
estrategia de desambiguacién no requirié ninguna adaptacién especifica para arquetipos de
tipo Observation.

Vamos a ver un ejemplo de uso de esta estrategia para desambiguar los conceptos can-
didatos del término ‘Depth’ del arquetipo ‘respirations’. Tal como podemos ver en la figura
5.8 el término ‘Depth’ tiene asociado dos conceptos candidatos ‘depth (qualifier value)’ y
‘depth of respiration (observable entity)’. Mientras que el concepto ‘depth (qualifier value)’
no tiene conexiones semanticas, el concepto ‘depth of respiration (observable entity)’ tiene
4 conexiones semdnticas. Concretamente, estd relacionado jerdrquicamente con el concepto
‘respiration observable (observable entity)’ (ver figura 5.7), y l6gicamente (a través de la re-
lacién ‘interprets’) con los conceptos ‘shallow breathing (clinical finding)’, ‘normal depth of
breathing (clinical finding)’ y ‘deep breathing (clinical finding)’ (ver figura 5.8). Debido a
que el concepto ‘depth of respiration (observable entity)’ tiene un mayor nimero de cone-
xiones semanticas que el concepto ‘depth (qualifier value)’, el primero es seleccionado como
concepto final para mapear el término ‘depth’.
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5.3. Evaluacion del mapping

5.3.1. Conjunto de datos

La evaluacién incluy6 25 arquetipos Observation tomados del repositorio del proyecto
NHS Connecting for Health. Muchos de los arquetipos de este repositorio estdn todavia en
una fase de revisidon y mejora. Para esta evaluacién se procurd seleccionar los 25 arquetipos
Observation mds maduros y con menos posibilidades de cambio. Los 25 arquetipos constan
de 921 términos, de los cuales s6lo el 4% de ellos (37 términos) tienen mappings a concep-
tos de SNOMED-CT creados por los diseiiadores de los arquetipos. La lista de arquetipos
seleccionados puede ser consultada en el apéndice B.

5.3.2. Procedimiento de evaluacién

Debido a que sélo el 4 % de los términos contienen mappings a conceptos SNOMED-CT,
hemos colaborado con dos profesionales médicos (Raimundo Lozano y Maria Jestis Sobrido)
para crear manualmente los mappings para todos los términos de los 25 arquetipos. La seccién
5.3.3 muestra mas detalles sobre el procedimiento seguido para la creacién de los mappings.
Fruto de esta colaboracion, el 52 % (477 de 921) de los términos fueron mapeados a conceptos
de SNOMED-CT. Los 444 términos restantes no fueron mapeados a SNOMED-CT ya que
no expresan conceptos clinicos (por ejemplo: ‘notes on measurement’ y ‘Description’), o
bien, expresan contenido clinico demasiado especifico (por ejemplo ‘Feed Times and Volumes
within Last 24 Hours’ y ‘Total Feed Volume per kg within Last 24 Hours’). Estos 477 términos
con sus respectivos mappings expertos nos sirvieron de referencia para evaluar los mappings
obtenidos de forma automadtica por los métodos implementados. De los 477 términos, 25
son términos raiz, 188 términos elemento y 264 términos valor. La evaluacion consistié en
ejecutar los métodos automaticos para estos 477 términos, obtener los mappings automadticos
y comparar estos con los mappings creados por los expertos (ver figura 5.10). Dos medidas
clasicas de recuperacién de informacién (precision y recall) fueron calculadas para estimar la
calidad de los mappings autométicos. En este contexto, la precision estima la proporcién entre
el nimero de mappings automadticos correctos y el nimero de mappings encontrados por el
método. Mientras que el recall estima la proporcién entre el nimero de mappings automaticos

correctos y el nimero de mappings creados por los expertos (477).
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# mappings autométicos correctos

Precision = - ™
# mappings automaticos totales

# mappings automaticos correctos

Recall = :
# mappings expertos totales

Profesionales
médicos
Gold standard

(\:” Mappings
&
25 arquetipos Observation
477 términos 2 Mappings
™ Meados | —

automaéticos

Evaluacién

Figura 5.10: Procedimiento de evaluacion de los métodos de mapping

5.3.3. Creacion de los mappings expertos

Como ya se ha comentado dos profesionales médicos (Raimundo Lozano y Maria Jesus
Sobrido) han creado mappings expertos para los 25 arquetipos seleccionados. Raimundo Lo-
zano es licenciado en medicina e informatica. Ejercié durante afios como profesional clinico.
En la actualidad trabaja como informético médico en proyectos relacionados con arquetipos
openEHR y SNOMED-CT. Maria Jests Sobrido es neurdloga e investigadora. En la actua-
lidad, ejerce la practica clinica. Ademads, tiene experiencia con ontologias y terminologias
clinicas. La creacion de los mappings expertos tuvo lugar en tres rondas o iteraciones. En la
primera, dos personas con perfil informatico con experiencia con SNOMED-CT seleccionaron
una media de unos 5 conceptos candidatos para mapear los 477 términos. En la segunda ron-
da, Raimundo selecciond el concepto més preciso (entre los 5 candidatos) para cada término.
Si consideraba que ninguin concepto era apropiado, también tenia la posibilidad de buscar
directamente en la terminologia SNOMED-CT para elegir un nuevo concepto. En la tercera
ronda, Maria Jests revis6 los mappings creados por Raimundo afiadiendo nuevos mappings y
eliminando los mappings que consideraba oportuno. La salida de esta revision dio lugar a los

mappings expertos finales usados en la evaluacién?.

2Hemos creado una web http://www.usc.es/keam/TermArchetypes/input.html en la cual es-
tan disponibles los 25 arquetipos junto con los mappings a SNOMED-CT creados por los expertos


http://www.usc.es/keam/TermArchetypes/input.html
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Durante este proceso se usaron dos herramientas: el navegador d¢ SNOMED-CT Clini-
Clue y una interfaz grafica creada como parte de esta tesis para facilitar la creacién y revision
de mappings entre arquetipos y SNOMED-CT. La seccién 5.5.2 incluye mds detalles sobre
esta interfaz grafica.

5.4. Resultados

La tabla 5.1 muestra los resultados individuales al aplicar las distintas etapas del método
de bisqueda para cada tipo de término. Destacar, que la etapa 1 (esencialmente 1éxica) se
puede aplicar a los 3 tipos de términos, mientras que las etapas 2 y 3 mezclan técnicas contex-
tuales y 1éxicas y s6lo son aplicables a ciertos tipos de términos. En general, se puede ver que
la etapa 1 logra un recall bastante alto (100%, 55.3% y 70.5 %) para los 3 tipos de términos,
con una precision buena, cercana al 85%. Las etapas 2 y 3 obtienen un recall mas moderado
(siempre por debajo del 25 %) y una precisién realmente buena, superando el 95 % en la etapa

2 para términos valor.

Tabla 5.1: Resultados de cada una de las etapas del método de bisqueda aplicadas a los 3 tipos de términos de

arquetipos Observation.

Tipo de #de Técnica # mappings  # mappings Precision Recall
término términos  utilizada automaticos  automadticos % %
correctos totales
» Equiparacién exacta en
Raiz 25 todo SNOMED (Et. 1) 25 25 86.2 100
Equiparacion exacta en
todo SNOMED (Et. 1) 104 124 83.9 55.3
Elemento 188 Equiparacion parcial en
contexto jerarquico (Et. 2) 51 57 89.5 211
Equiparacion por similitud
estructural (Etapa 3) 15 17 88.2 8.0
Equiparacién exacta en
todo SNOMED (Et. 1) 188 223 83.4 70.5
Valor 264 Equiparacion parcial en
en contexto logico (Et. 2) 66 68 97.1 250
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La tabla 5.2 muestra los resultados considerando todos los términos. La primera fila mues-
tra los resultados de la etapa léxica (etapa 1). La segunda fila muestra los resultados agregados
de todas las etapas 1éxico-contextuales (etapas 2 y 3). La tercera fila muestra los resultados
agregando la etapa Iéxica mads las etapas 1éxicos-contextuales. La tltima fila muestra los re-
sultados agregados con una etapa extra de desambiguacién de los mappings candidatos.

La etapa léxica obtiene 376 mappings, de los cuales 315 (el 83.8 %) son correctos. Los 315
mappings correctos representan el 66 % de los mappings totales creados por los expertos. La
etapas léxicas-contextuales recuperan 142 mappings, de los cuales 132 (el 93.0 %) son correc-
tos. Estos 132 mappings correctos cubren el 27.7 % de los mappings expertos. La agregacion
de las etapas léxicas y 1éxicas-contextuales genera 430 mappings, de los cuales 366 (85.1 %)
son correctos. Destacar que cuando se agregan estas dos etapas hay un importante grado de
solape en los mappings, es decir, ambas etapas obtienen bastantes mappings comunes. Sin
embargo, los resultados muestran claramente que la agregacion es muy beneficiosa obtenien-
do mejores resultados que las etapas por separado. Por ejemplo, si comparamos los resultados
de la agregacion con los resultados de la etapa léxica, vemos que la agregacion obtiene 51
mappings correctos adicionales. El recall de la agregacién alcanza el 76.7 %, lo que supone
un incremento de un 16.2 % respecto al recall de la técnica léxica (66.0%). Ademas, la pre-
cisién también se incrementa en un 1.5 % con la agregacion. La aplicacion de las técnicas de
desambiguacion (sobre los mappings candidatos de la agregacion) es también muy positiva:
logra eliminar 52 mappings candidatos, de los cuales 48 son mappings incorrectos y sélo 4
son mappings correctos. La precision final sube hasta el 95.8 %, lo que supone un incremento
de un 12.6 % respecto a la precisién obtenida por la agregacion (85.1 %). El recall desciende
muy ligeramente hasta 75.9 %, suponiendo un descenso del 1% respecto al recall obtenido
por la agregacién (76.7 %). El apéndice B incluye mas informacidn sobre la salida generada

por el método automatico de mapping.

Tabla 5.2: Resultados del método automatico considerando todos los términos

#de Técnica # mappings  # mappings  Precision  Recall
términos  utilizada automdticos  automadticos % %
correctos totales
Léxica: Equiparacion exacta en todo SNOMED (Etapa 1) 315 376 83.8 66.0
Léxica-contextual: Equip. usando contextos (Etapas 2 y 3) 132 142 93.0 27.7
477
Agregacion: Léxica (Et. 1) + Léxica-contextual(Et. 2 y 3) 366 430 85.1 76.7
Todas las técnicas: Agregacion + D biguacion 362 378 95.8 75.9
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Las técnicas 1éxico-contextuales y las técnicas de desambiguacion basadas en contexto,
ademas de ser utiles para incrementar el recall y la precisién, permiten validar o ratificar algo
mds del 30% de los mapping producidos por técnicas 1éxicas. Esto significa que del total
de mappings obtenidos por técnicas 1éxicas, cerca del 30% son también obtenidos por las
técnicas 1éxico-contextuales o bien pasan el filtro de la desambiguacién basada en contexto,
y por tanto claramente estos mappings tienen un mayor grado de confianza que los mappings

obtenidos exclusivamente por técnicas léxicas, y por ello se consideran validados.

5.5. Discusion

5.5.1. Andilisis de los enlaces expertos

Ademas de la evaluacién del rendimiento de los métodos de mapping, se ha analizado
varias caracteristicas del conjunto de mappings creados por los expertos. Las conclusiones de
este andlisis pueden contribuir a desarrollar futuras técnicas de mapping para arquetipos. En

concreto, se ha analizado:

— Las categorias seménticas de SNOMED-CT mas frecuentes en los mappings de los

distintos tipos de términos.

— La existencia o no de relaciones semdnticas entre los conceptos mapeados de un ar-
quetipo. Es decir, si estos estan conectados a través de relaciones jerarquicas o 1dgicas
definidas en SNOMED-CT.

Categoria semdntica de los mappings expertos

En primer lugar, se ha analizado qué categorias semdnticas de SNOMED-CT son mads
frecuentes en los mappings expertos de los términos raiz y elemento. La figura 5.11 muestra el
numero total de conceptos de cada categoria seméantica de SNOMED-CT asociados a este tipo
de términos. Se puede apreciar que los expertos han mapeado mayoritariamente conceptos de
la categoria Observable Entity. Otras categorias con cierta presencia son: Attribute, Clinical
finding y Body structure.

También, se han analizado los mappings expertos asociados a términos valor. La figura
5.12 muestra el niimero total de conceptos de cada categoria semdntica de SNOMED-CT
asociados a los términos valor. Se puede apreciar que los expertos han mapeado cerca de 200
conceptos de la categoria Clinical Finding y 100 de la categoria Qualifier Value. EI resto de

las categoria son bastante infrecuentes.
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W aobservable entity
B clinical finding

W attribute

W body structure

W otros

Figura 5.11: Frecuencia de las categorias semdnticas de los mappings expertos asociados a términos elemento y
raiz

mclinical finding
W qualifier value
W physical object

M otros

Figura 5.12: Frecuencia de las categorias semanticas de los mappings expertos asociados a términos valor

Los expertos manifestaron que su primera opcioén al mapear términos valor fue buscar un
concepto perteneciente a la categoria Clinical Finding. Cuando no encontraron un concep-
to adecuado dentro de esta categoria, tendieron a buscar conceptos en la categoria Qualifier
Value. Los expertos afirmaron que en general los conceptos Qualifier Value no eran suficien-
temente especificos. Sin embargo, se vieron obligados a seleccionar conceptos Qualifier value
cuando SNOMED-CT no les proporcionaba un concepto méas especifico.
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La figura 5.13 muestra parte de la jerarquia de términos del arquetipo ‘fetal movements’.
Este arquetipo modela las observaciones sobre los movimientos del feto durante el embarazo.
La jerarquia del arquetipo incluye el término elemento ‘intensity’ y sus tres términos valor:
‘weak’, ‘normal’, y ‘strong’. Los expertos asignaron dos conceptos de la categoria Clinical
Finding: ‘weak fetal movements’ y ‘strong fetal movements’ para mapear los términos ‘weak’
y ‘strong’, respectivamente. Estos conceptos reflejan de forma precisa y no ambigua el sig-
nificado de los términos ‘weak’ y ‘strong’, teniendo en cuenta que estos estdn dentro de un
arquetipo que modela los movimientos del feto durante el embarazo. Sin embargo, los exper-
tos no encontraron un concepto de la categoria Clinical Finding para el término ‘normal’, por
lo que tuvieron que mapear el término al concepto de la jerarquia Qualifier Value: ‘normal’.
Este concepto no refleja de forma demasiado precisa el significado del término ‘normal’ en el
contexto de este arquetipo. Pero en este caso, SNOMED-CT no incluye ningtin concepto mas

especifico.

Relaciones semdnticas entre términos de arquetipos Observation

El disefio de los métodos automaticos de mapping se apoyé en buena medida en la hipdte-
sis de que la informacién clinica de un arquetipo en bastantes ocasiones estd semanticamente
relacionada entre si (ver seccion 5.1.1). Dicho de otro modo, los conceptos médicos referen-

ciados dentro de un mismo arquetipo frecuentemente estdn conectados a través de relaciones

Jerarquia de términos asociada al
arquetipo fetal movements MAPPINGS Conceptos SNOMED CT

I Fetal movements

_I Intensity I

weak fetal movements
m (clinical finding)
Términos normal
valor m (qualifier value)
m strong fetal movements
(clinical finding)
o

Mapping experto

Figura 5.13: Parte de la jerarquia de términos del arquetipo fetal movements, junto con varios mappings creados
por expertos.
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jerarquicas o 16gicas de SNOMED-CT. Con el objetivo de contrastar esta hipdtesis, se realizé
un estudio para evaluar cuales son las relaciones de SNOMED-CT que conectan los conceptos

médicos referenciados dentro de un mismo arquetipo, y con qué frecuencia aparecen.

Diserio del estudio

Para el estudio’, se usaron los conceptos seleccionados por los expertos para los 25 arque-

tipos ‘Observation’. Los conceptos se dividieron en 3 grupos:
— conceptos raiz: son los conceptos asociados a los términos raiz de un arquetipo.
— conceptos elemento: son los conceptos asociados a los términos elemento.

— conceptos valor: son los conceptos asociados a los términos valor.

Se implement6 un procedimiento automadtico para analizar varios aspectos en cada uno de

los 25 arquetipos:

— La frecuencia con la que los conceptos elemento y valor de un arquetipo estidn conecta-
dos a través de relaciones jerarquicas IS A (de SNOMED-CT) con el concepto raiz del
mismo arquetipo.

— La frecuencia con la que los conceptos elemento y valor de un arquetipo estdn conecta-

dos a través de relaciones l6gicas con el concepto raiz del mismo arquetipo.

— La frecuencia con la que los conceptos valor estin conectados a través de relaciones

jerarquicas IS A con el concepto elemento correspondiente.

— La frecuencia con la que los conceptos valor estin conectados a través de relaciones

16gicas con el concepto elemento correspondiente.

Resultados del estudio

La tabla 5.3 muestra los resultados del estudio. De los 188 conceptos elemento evaluados,
58 (30.8%) estan relacionados jerdrquicamente al correspondiente concepto raiz, mientras
que tan sélo 2 (1.1 %) estan légicamente conectados al concepto raiz. De los 264 conceptos
valor analizados, 2 (0.8 %) estdn conectados via relaciones jerarquicas y 29 (11 %) via rela-
ciones légicas con el concepto raiz. De los 193 conceptos valor analizados, 12 (6.2 %) estdn
relacionados jerarquicamente al correspondiente concepto elemento, mientras que 78 (40.4 %)
estdn conectados a través de relaciones logicas con el concepto elemento. De los 78 conceptos

3 Mis detalles sobre el estudio pueden ser encontrados en el articulo [6] publicado en las actas del congreso
ProHealth12
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valor relacionados con conceptos elemento, 74 lo estan a través de la relacién interprets. Esta
relacién de SNOMED-CT se usa para enlazar un concepto de la jerarquia Clinical Finding
con el concepto de la jerarquia Observable Entity o Procedure que estd siendo evaluado. Por
ejemplo, el concepto ‘shallow breathing (Clinical Finding)’ esté relacionado por interprets al
concepto ‘depth of respiration (Observable Entity)’

Tabla 5.3: Numero de relaciones semanticas existentes entre los conceptos mapeados a los arquetipos

Conceptos analizados Numero de andlisis ~ Numero de relaciones ~ Numero de relaciones
jerdrquicas detectadas 16gicas detectadas
Concepto Raiz-Concepto Elemento 188 58 (30.8 %) 2 (1.1%)
Concepto Raiz-Concepto Valor 264 2 (0.8%) 29 (11.0%)
Concepto Elemento-Concepto Valor 193 12 (6.2%) 78 (40.4 %)

Conclusiones del estudio

Aunque tanto los arquetipos clinicos como SNOMED-CT tienen el objetivo de estructurar
la informacién clinica, ambos tienen diferentes puntos de vista respecto a cdmo estructurar
dicha informacién. Los arquetipos agrupan la informacién clinica que debe ser registrada al
mismo tiempo durante una instancia o situacién clinica. Por ejemplo, el arquetipo ‘Presion
sanguinea’ modela observaciones sobre la presién sanguinea diastdlica y sist6lica, asi como
la posicién del paciente en el momento de la medicién. En contraste, la estructura interna
de SNOMED-CT enlaza conceptos clinicos por relaciones semanticas (l6gicas o jerarquicas).
Por ejemplo, SNOMED-CT establece que el concepto ‘presion sanguinea’ es padre de los
conceptos ‘presion diastolica’ y “‘presion diastdlica’.

Se ha detectado que, en muchas situaciones, la informacion clinica de los arquetipos tam-
bién esta relacionada semanticamente, tal como lo esti SNOMED-CT. Especialmente hemos
detectado: (1) un alto nimero de relaciones de hiperonimia-hiponimia existentes entre los tér-
minos raiz y elemento, y (2) un importante nimero de relaciones l6gicas o de atributo entre

términos elemento y valor de arquetipos ‘Observation’.



130 Capitulo 5. Enlazado automatico de arquetipos OpenEHR con SNOMED-CT

5.5.2. Interfaz grafica de apoyo al mapping

Los métodos automatizados son un aspecto muy importante para mejorar el proceso de
mapping. Sin embargo, todavia es necesario que los expertos puedan revisar y actualizar fa-
cilmente los mappings de un arquetipo. Por ello, como parte de esta tesis, hemos creado una
interfaz grafica pensada para facilitar a los expertos la creacion y la revisién de los mappings
en arquetipos. La interfaz gréfica incluye las siguientes funcionalidades:

— Carga de mappings existentes de un arquetipo. La interfaz es capaz de procesar los
ficheros XML generados por el método automadtico y representar de forma amigable los
mappings de un arquetipo. La interfaz, en una misma ventana, muestra:

e A laizquierda la jerarquia completa de los términos del arquetipo.

e En el centro el listado de mappings seleccionados para cada término.

o A la derecha mds detalles sobre los conceptos candidatos del término del arqueti-
po seleccionado. Concretamente la interfaz muestra los conceptos ascendientes y
descendientes de los conceptos candidatos y las distintas descripciones textuales

asociados al concepto.

— Permite afiadir/eliminar facilmente mappings en un arquetipo

— Permite seleccionar a los expertos el mejor mapping cuando el método propone mas de

un candidato.

La figura 5.14 muestra una captura de la interfaz grafica tras procesar el XML de mappings
del arquetipo ‘blood pressure’. Esta muestra los términos del arquetipo blood pressure (a la
izquierda), los mappings autométicos asociados a cada término (en el centro), e informacién

detallada sobre uno de los mappings (a la derecha).

5.5.3. Dificultades en el mapping de arquetipos a SNOMED-CT

En este apartado se presentan algunos aspectos que dificultaron el mapping (tanto el ma-
nual como el automadtico) de arquetipos a SNOMED-CT. Adicionalmente, se expone, cuando
procede, estrategias para minimizar el impacto de las dificultades y recomendaciones o pro-

puestas de mejora para evitar que se produzcan en el futuro.
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8 .00 Mapping Arguetipos-SNOMED
Informacion Detallada Candidato
| Abrir Arquetipo | | Guardar Mappings | | Lanzar Buscador | abservable entry (cbservable ently)
vital sgn {abservable entity)
. X blood pressure (ohservable entity) (7537002}
Arquetipo blood Mappings arterial pulse pressure (cbservable entty)
ol blood pressure (anservable en
v Blood pressure blood pressure (observable entity) s P ¢ )
() Systolic systolic blood pressure (observable entity SinGnimos:
(E) Diastolic diastolic blood pressure (observable entit g&hmr:&”m
(£) Mean arterial pressure mean blood pressure (observable entity)
(E) Pulse pressure arterial pulse pressure (observable entity)
@ Comment No asignado
(Z) Baseline reading No asignado
(© 5 minute reading No asignado Listado conceptos candidatos
(© 10 minure reading No asignada blood pressure (observable entity)
(©) Postural change No asignado
() Paradox No asignado
Seleccionar Barrar . Afiadin candidato
Listado conceptos seleccionados (mappings)
PL&S Ty blood pressure (observable entity)
Descripcion término seleccionado
The recording of a non-invasive measurement of systemic arterial blood pressure which is
deemed to represent the actual systemic blood pressure.
Borrar d... Afiadir mapping
Id término seleccionado  at0000

Figura 5.14: Ventana de la interfaz grafica donde se representan los mappings automaticos asociados al arquetipo
blood pressure

Existencia de conceptos muy similares en SNOMED-CT

Los mapeadores expertos han detectado conceptos redundantes o muy similares en SNO-
MED-CT. Los conceptos redundantes tienen descripciones textuales muy similares entre si, y
no suelen tener definidas relaciones de definicién con otros conceptos. Por tanto, es compli-
cado distinguir los matices en el significado entre los conceptos. Por ejemplo, los conceptos
‘feeding (observable entity)’ y ‘feeding observable (observable entity)’ son realmente simi-
lares. Ambos términos parecen expresar el mismo significado. La palabra ‘observable’ en el
segundo concepto no afiade informacién ya que ambos conceptos pertenecen a la jerarquia
‘observable entity’, por lo que ya se da por hecho que estdn definiendo una caracteristica
observable de un paciente. Ademads, los conceptos no tienen asociados ni sinénimos ni otras
relaciones de definicion en SNOMED-CT. Otro ejemplo detectado de conceptos muy simi-
lares es: ‘strength uterine contractions (observable entity)’ y ‘uterine contraction intensity
(observable entity)’.
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— Propuesta de mejora: La terminologia SNOMED-CT no deberia incluir conceptos de-
masiado similares que puedan causar confusién. Por tanto, seria deseable, o bien mo-
dificar los conceptos para introducir distintos matices, o bien, eliminar uno de los dos

conceptos.

Informacién de contexto en los arquetipos

Los arquetipos han sido modelados con una estrategia de composicién en la que los térmi-
nos se definen en una jerarquia o 4rbol de dependencias. Como resultado, los términos de los
arquetipos no definen completamente su significado sin referenciar a los términos vecinos del
arquetipo. Por tanto, para entender el significado completo de un término debemos considerar
el contexto en el que se encuentra dentro del arquetipo. Por ejemplo, en el arquetipo ‘respi-
ration’ (ver fig. 5.8), el término ‘shallow’ de forma aislada es demasiado general y no estd
completamente definido. Por ello, se debe considerar el contexto de ‘shallow’ en el arquetipo,

concretamente los términos de nivel superior ‘depth’ y ‘respiration observable’.

— Propuesta de mejora: De cara a facilitar el mapping, es deseable que cada término sea
definido de forma mds completa o detallada. Por ejemplo, las descripciones ‘shallow
breathing’ o ‘depth of respiration: shallow’ son dos alternativas mds detalladas para

definir el término ‘shallow’.

— Estrategia para abordar el mapping: Claramente, es necesario que tanto los expertos co-
mo los métodos automaticos de mapping tengan en cuenta la informacion contextual de
los arquetipos para mejorar la precision de los resultados. En este sentido, esta tesis doc-
toral propone estrategias para aprovechar la informacién contextual de los arquetipos
(ver secciones 3.6.2'y 5.2.4)

Definicion ambigua de términos

Algunos términos de los arquetipos han sido definidos de forma ambigua o confusa, dan-
do lugar a varias interpretaciones. Esto derivé en que los mapeadores expertos encontrasen
varios conceptos SNOMED-CT candidatos de diferentes jerarquias y tuvieran muchas du-
das para seleccionar el concepto mds adecuado. El problema principal con estos términos es
que los mapeadores no entendieron con que intencién o propdsito fueron definidos. La tabla
5.4 muestra algunos ejemplos de los términos ambiguos detectados por los expertos. En la

tabla se muestra de izquierda a derecha: el término considerado ambiguo y el arquetipo al
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que pertenece, la descripcion asignada por el modelador durante la creacién del arquetipo, el
término "padre"del que depende el término ambiguo, y finalmente los posibles mappings en
SNOMED-CT.

Uno de los términos ambiguos detectado por los mapeadores fue biberén (bootle) del
arquetipo feeding. Los mapeadores encontraron tres posibles mappings en SNOMED-CT pa-
ra este término: “infant bottle fed (clinical finding)’, ’bottle feeding of patient (procedure)’,
"bottle, device (physical object)’. Los expertos no saben si el modelador del arquetipo al de-
finir este término estaba haciendo referencia al procedimiento seguido para alimentar a un
recién nacido ( ’bottle feeding of patient (procedure)’ ), al hallazgo clinico asociado ( ’in-
fant bottle fed (clinical finding)’, o al dispositivo u objeto utilizado para ello ( bottle, device

(physical object)’ ).

— Propuesta de mejora: Los modeladores de arquetipos deberian tratar de definir los tér-

minos de la forma mas clara posible, proporcionando descripciones detalladas.

— Estrategia para abordar el mapping: Esta tesis doctoral propone dos tipos de estrategias
para desambiguar automaticamente: por categoria semantica y por contexto del arque-
tipo (ver seccién 5.2.2). En cualquier caso, seria deseable que los mapeadores expertos

revisasen los mappings asociados a términos ambiguos.

Tabla 5.4: Términos ambiguos detectados en los arquetipos

Término ambiguo | Descripcién Término padre en la | Posibles mappings en SNOMED-CT
(arquetipo) jerarquia del arquetipo
bootle (feeding) Feeding from the bottle Type of feeding infant bottle fed (clinical finding)

bottle feeding of patient (procedure)
bottle, device (physical object)

faeces (faeces) For recording faecal output | No tiene feces (substance)
stool observable (observable entity)

saliva (hydration) | Describing state of saliva Findings saliva (substance)
salivary apparatus observable (observable entity)

tripod (mobility) | tripod use of mobility aid tripod (physical object)
tripod/quadrupod: walking (clinical finding)
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Incompleta sinonimia de SNOMED-CT

La sinonimia en SNOMED-CT es todavia imperfecta e incompleta. Se ha detectado con-
ceptos que sélo incluyen la descripcion obligatoria sin definir ninguna descripcién sinénima.
Ademds, hemos detectado algunos grupos de conceptos en los que los sindnimos se usan de
manera incoherente. La figura 5.15 muestra un ejemplo de uso incoherente de sinénimos.
En la figura aparece un conjunto de conceptos SNOMED-CT, algunos de ellos relacionados
jerarquicamente. El concepto con identificador 39477002 incluye tres descripciones sindni-
mas formadas por una palabra: ‘feces’, ‘faeces’ y ‘stool’ para hacer referencia a la substancia
heces. Sin embargo, otros conceptos que modelan observaciones sobre esta substancia, no
incluyen las tres palabras sin6nimas, sino que usan arbitrariamente s6lo una o dos de las
tres palabras sinénimas. Por ejemplo, el concepto ‘stool observable (observable entity)’ con
identificador 364689004 usa sélo la palabra ‘stool’. Sin embargo, uno de sus conceptos des-
cendientes con identificador 167621006 y descripciones sinénimas ‘feces quantity’ y ‘faeces
quantity’ usa las palabras ‘feces’ y ‘faeces’. Si la sinonimia de SNOMED-CT fuese perfecta,
estos conceptos deberfan incluir las 3 palabras sinénimas. Asi, el concepto con identificador
364689004 definiria las descripciones ‘stool observable’, ‘feces observable’ y ‘faeces obser-
vable’, mientras que el concepto con identificador 364689004 incorporaria las descripciones
‘feces quantity’, ‘faeces quantity’ y ‘stool quantity’. La falta de sinonimia en SNOMED-CT
claramente repercute en el proceso de mapping, especialmente en el mapping automatico asis-

tido por técnicas 1éxicas.

— Propuesta de mejora: La terminologia SNOMED-CT deberia incluir el mdximo nivel
de sinonimia posible. Somos conscientes que el extenso tamafio de SNOMED-CT hace
casi inviable definir de forma manual una sinonimia completa para todos los conceptos.
Creemos que este proceso podria ser asistido por técnicas automdticas. La estrategia
que planteamos en la seccién 3.4 (para expandir términos de bisqueda con sinénimos)
podria ser usada también para proponer nuevas descripciones sindnimas partiendo de

las descripciones de conceptos ya existentes.

— Estrategia para minimizar la falta de sinonimia: En la seccién 3.4 proponemos una es-
trategia para expandir los términos buscados con sinénimos. Esta estrategia minimiza el
problema de la falta de sinonimia, aumentando las posibilidades de éxito de las técnicas

Iéxicas para encontrar mappings en SNOMED-CT.
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Conceptld: 39477002
Descripciones sindnimas:
feces (substance)

Conceptld: 364689004
Descripciones sinénimas:

stool observable (observable entity)
feces stool observable
faeces

stool
IS_A

Conceptld: 364691007 Conceptld: 364690008
Descripciones sinénimas: Descripciones sinénimas:
measure of stool (observable entity) appearance of stool (observable entity)
measure of stool appearance of stool
Conceptld: 167621006 Conceptld: 441744002
Descripciones sinénimas: Descripciones sinénimas:
feces quantity (observable entity) fecal pH (observable entity)
feces quantity fecal pH
faeces quantity pH of stool

Figura 5.15: Conceptos de SNOMED-CT con poca cobertura de sinénimos

Diferentes grados en hallazgos clinicos

Se han detectado diferencias, entre los arquetipos y SNOMED-CT, en cuanto al nombre
y al nimero de grados/categorias definidos para medir algunas observaciones clinicas. Asi
por ejemplo, el arquetipo feeding incluye 4 términos para medir el nivel de habilidad de una
persona para succionar: ‘unable to suck’, ‘some ability’, ‘reduced sucking’ y ‘normal’. En
cambio, SNOMED-CT defini6 5 conceptos de la jerarquia ‘Clinical finding’ para medir la
misma observacion: ‘does suck’, ‘difficulty sucking’, ‘unable to suck’, ‘does not suck’ y ‘able
to suck’ (ver figura 5.16). Los términos ‘unable to suck’ y ‘normal’ se equiparan claramente a
los conceptos ‘unable to suck’ y ‘able to suck’. Sin embargo, no esté claro cémo equiparar los
términos ‘some ability’ y ‘reduced sucking’, ya que SNOMED-CT incluye sélo un concepto
(‘difficulty sucking’) para equiparlos. Quizd, en este ejemplo el arquetipo estd desgranan-
do mas los hallazgos relacionados al nivel de habilidad de una persona para succionar que
SNOMED-CT. Esta diferente granularidad dificulta el proceso de mapping entre los términos
de los arquetipos y SNOMED-CT.

— Propuesta de mejora: Creemos que hasta ahora la informacioén clinica de los arquetipos
fue modelada sin aprovechar y/o reutilizar practicamente SNOMED-CT (terminologia

clinica mas completa en nimero de conceptos y relaciones semdnticas). Una mayor
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Jerarquia de términos asociada
al arquetipo feeding

Feeding
(Information about the feeding of the person)

Sucking
(The ability to suck)

Hallazgos en SNOMED-CT relacionados
a la capacidad de succionar y chupar

Unable to suck
(No ability to suck) ") [487962014] Eating abilities - finding

LA™ ] 487982013] Finding related to ability to suck
428751013] Does suck
_[428754017] Difficulty sucking
428748018] Unable to suck
428753011] Does not suck
428747011] Able to suck

some ability
(Can make sucking action
but not effective)

reduced sucking

1 (Can suck effectively but
not sufficient for needs)

e e ¢

normal
Able to suck normally

Figura 5.16: Ejemplo de diferencias en la definicion de hallazgos clinicos entre el arquetipo "feeding’ y
SNOMED-CT

colaboracién entre openEHR y SNOMED-CT durante la creacién de los arquetipos
seria deseable para evitar las situaciones planteadas en este apartado. Consideramos
que seria positivo que los modeladores de openEHR tuviesen en mente y accediesen a
SNOMED-CT en el momento de crear un arquetipo. Esto les permitiria conocer qué
conceptos (relacionados al arquetipo) ya estdn definidos en SNOMED-CT y reusarlos
dentro del arquetipo. Por ejemplo, los modeladores del arquetipo feeding, en el momen-
to de crear los términos para medir el nivel de habilidad de una persona para succionar,
podrian acceder a SNOMED-CT para ver qué conceptos hay definidos y reusarlos en
el arquetipo, en vez de crear nuevos términos. En el caso de que modeladores no en-
contrasen conceptos SNOMED-CT adecuados, estos podrian crear nuevos términos en
el arquetipo, y al mismo tiempo solicitar a IHTSDO la creacién de nuevos conceptos

SNOMED-CT para representar estos términos.
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En este sentido, serfa interesante que los modeladores de openEHR tuviesen una herra-
mienta para extraer de forma automadtica un subconjunto de SNOMED-CT relevante al
arquetipo que estdn modelando, para facilitar la reutilizacién de conceptos SNOMED-

CT en los arquetipos.

Existencia de términos no representados por un Gnico concepto SNOMED-CT

Se han detectado algunos términos de arquetipos que no pueden ser explicitamente repre-
sentados por un tnico concepto de SNOMED-CT. Algunos de estos términos encapsulan mds
de una idea o concepto clinico y pueden ser representados con expresiones post-coordinadas
de varios conceptos SNOMED-CT. La tabla 5.5 muestra dos ejemplos de términos de arque-
tipos que han sido mapeados por los expertos a expresiones post-coordinadas de SNOMED-
CT. El término ‘waist and hip circumference’ claramente encapsula dos conceptos médicos.
Ya que no existe ningin concepto en SNOMED-CT apropiado para mapear este término, los
expertos lo han mapeado a dos conceptos: ‘waist circumference (observable entity)’ y ‘hip

circumference (observable entity)’.

— Propuesta de mejora: Sugerimos que los modeladores openEHR cuando definan un
término no mapeable a un Unico concepto de SNOMED-CT, manden una solicitud a
la IHTSDO para que considere la creacion de un nuevo concepto que equipare a dicho
término. Estrategia para abordar el mapping: El mapping de este tipo de términos a
expresiones post-coordinadas resulta especialmente complejo. Esta tesis doctoral no ha

implementado estrategias para mapear automaticamente estos términos.

Tabla 5.5: Expresiones post-coordinadas sugeridas para mapear términos de arquetipos

Término (arquetipo) Descripcion Expresion post-coordinada formada
dos conceptos SNOMED-CT

waist and hip circumference The waist (or girth) and waist circumference (observable entity) +
(waist and hip circumference) hip circumference hip circumference (observable entity)

total regular 24 hour feed volume | - no incluye descripcién - | quantity of eating (observable entity) +
(feeding) per 24 hours (qualifier value)
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Incompleta cobertura de relaciones l6gicas en SNOMED-CT

Se ha detectado que la definicién de relaciones l6gicas en SNOMED-CT esta todavia in-
completa. En concreto, se han encontrado bastantes conceptos de la jerarquia Clinical Finding
que no tienen definida la relacion ‘Interprets’ (esta enlaza un concepto Clinical Finding con
el concepto de la jerarquia Observable Entity o Procedure que estd siendo evaluado) y sin
embargo si que existe un concepto Observable Entity adecuado para crear la relacién. Por
ejemplo, los 3 conceptos Clinical Finding: ‘normal strength uterine contractions (clinical fin-
ding)’, ‘strong uterine contractions (clinical finding)’ y ‘mild uterine contractions (clinical
finding)’ no tienen definida la relacién interprets en SNOMED-CT y claramente deberian
estar relacionados al concepto ‘Uterine contraction intensity (observable entity)’ a través de
‘Interprets’. Lo mismo sucede entre los conceptos ‘regular contraction uterine contractions
(clinical finding)’ y ‘Regularity of uterine contraction (observable entity)’. La falta de co-
bertura de relaciones l16gicas puede repercutir ligeramente en nuestra estrategia de mapping
Iéxico-contextual de la seccién 5.2.1, ya que esta usa relaciones l6gicas (y jerdrquicas) para
extraer subconjuntos relevantes de SNOMED-CT.

5.5.4. Trabagjo relacionado

Esta seccion incluye un estudio comparativo de nuestro método automatico de mapping
(entre arquetipos y SNOMED-CT) con los enfoques mds relevantes surgidos recientemente
con el mismo propoésito [135, 78, 105]. Primero, describimos las técnicas usadas en cada uno

de los enfoques, y posteriormente presentaremos los resultados mas relevantes.

Comparativa de técnicas y estrategias de mapping

La tabla 5.6 muestra un resumen de las técnicas usadas por cada uno de los enfoques

analizados. A continuacion se comentan brevemente cada uno de los enfoques:

— Trabajo propuesto por Yu et. al.

La herramienta de mapping desarrollada por Yu et. al. [135] ha aplicado técnicas de re-
cuperacion de informacién. Concretamente, ha usado Lucene para (1) indexar todas las
descripciones de los conceptos SNOMED-CT como documentos y para (2) implemen-

tar un algoritmo de bisqueda basado en sistema de pesado TF-IDF [83], el cual evalia
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cudn relevante es una palabra para un documento (descripcién) considerando el nimero

de veces que aparece en la coleccién (SNOMED-CT) y dentro de la propia descripcion.

Esta herramientas ofrece buenos tiempos de respuesta y un ranking de conceptos orde-
nados por relevancia. Sin embargo, creemos que la propuesta de Yu et.al tiene varias
limitaciones. En primer lugar, consideramos que el sistema de pesado TF-IDF est4d mas
orientado a textos largos (tal como puede ser los textos de paginas web) que a textos
cortos (conceptos SNOMED-CT). En segundo lugar, la herramienta no usa ninguna téc-
nica de normalizacién 1éxica. Por tanto, pequefias diferencias 1éxicas entre los términos
del arquetipo y conceptos SNOMED-CT impiden que la herramienta obtenga mappings

correctos. Tampoco usa ninguna informacién de contexto del arquetipo para mejorar el

mapping.

Tabla 5.6: Técnicas y estrategias usadas en diferentes herramientas de mapping entre arquetipos y SNOMED-CT

Enfoque Técnicas  Uso de informacién ~ Uso de contexto  Uso de contexto  Técnicas de Servicios Técnicas de Técnicas de
Iéxicas de contexto del jerdrquico de l6gico de similitud  terminolégicos desambiguacién  recuperacin de
arquetipo SNOMED-CT SNOMED-CT estructural de UMLS o filtrado inform. (Lucene)
Yuet. al. X
Lezcano et. al. X X
Qamar y Rector X X X X X
Nuestro enfoque. X X X X X X X

— Trabajo propuesto por Lezcano et. al.

La herramienta de mapping desarrollada por Lezcano et. al. [78] usa los servicios ter-
minolégicos de UMLS para mapear los términos de los arquetipos a conceptos UMLS.
Ademds, incorpora una estrategia para combinar cada término del arquetipo con el tér-
mino de nivel superior en la jerarquia del arquetipo para generar asi términos més espe-
cificos. Sin embargo, esta herramienta no incluye técnicas léxicas, ni de normalizacion,

ni de recuperacién de informacion.

Trabajo propuesto por Qamar y Rector
La herramienta de Qamar y Rector [105], llamada MoST, incorpora dos etapas: un pro-
ceso automatico de bisqueda de conceptos candidatos y un proceso manual de seleccion

de los mappings finales realizado por expertos clinicos.
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La bisqueda de conceptos candidatos incluye un amplio abanico de métodos: un com-
plejo procedimiento para normalizar los términos, técnicas léxicas, lingiiisticas y de
recuperacion de informacién (Lucene). Ademds, usa los servicios terminoldgicos de
UMLS, la informacién contextual del arquetipo y algunas reglas de post-filtrado se-
mantico para mejorar la calidad del mapping.

— Nuestro enfoque

Nuestro enfoque incluye muchos de los métodos incorporados en la herramienta MoST,
y adicionalmente usa técnicas léxico-contextuales. Estas técnicas tratan de aprovechar
las relaciones semdnticas (jerarquicas y l6gicas) de SNOMED-CT durante el mapping.
En concreto, estas son usadas para (1) extraer subconjuntos de SNOMED-CT relacio-
nados a la semdntica de los arquetipos, con el objetivo de poder hacer bisquedas 1éxicas
mads aproximadas en ellos; y para (2) buscar similitudes estructurales entre la agrupa-
cion de términos del arquetipo y la estructura de SNOMED-CT.

Comparativa de resultados

En esta seccion se expone un resumen de los experimentos y resultados de cada uno de
los enfoques analizados. La tabla 5.7 muestra algunas caracteristicas de los experimentos
(nimero y tipo de arquetipos usados, repositorio de donde fueron seleccionados los arquetipos
y procedimiento seguido para realizar la evaluacidn), asi como, resultados de los mismos
(recall y nimero medio de conceptos candidatos por término). Como se puede ver en la tabla,
cada enfoque realiz6 evaluaciones con caracteristicas distintas (en cuanto al nimero y tipo de
arquetipos e incluso al procedimiento seguido para la evaluacion), por tanto, no resulta facil la
comparacion de resultados. Hay que tener en cuenta que en este campo no existe todavia gold
standards para realizar evaluaciones estandarizadas. A continuacién se comentan brevemente

los resultados de cada uno de los enfoques:

— Resultados del trabajo de Yu et. al.
En los experimentos realizados por Yu et. al. seleccionaron arquetipos en los que los
modeladores ya definieron mappings a conceptos de SNOMED-CT. Se aprovecharon
estos mappings para realizar la evaluacion. Este trabajo obtuvo el resultado mds bajo de
recall (55 %), a pesar de obtener 10 conceptos candidatos de media por cada término.
La falta de técnicas de normalizacién 1éxica y de estrategias para aprovechar el contexto

del arquetipo claramente repercutié en los resultados.
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— Resultados del trabajo de Lezcano et. al.
Los experimentos realizados por Lezcano et. al. incluyen un gran niimero de arquetipos.
Sin embargo, no especifican su origen ni tipo, ni tampoco el procedimiento seguido en
la evaluacién. Este trabajo obtuvo un 60% de recall y una media de 2.4 conceptos

candidatos por término.

— Resultados del trabajo de Qamar y Rector
Los experimentos de Qamar y Rector incluyeron 4 arquetipos ‘Observation’ del reposi-
torio openEHR. Varios expertos clinicos evaluaron los mappings automaticos de estos
arquetipos, asignando un valor de relevancia entre 0 y 10. Qamar y Rector considera-
ron correctos los mappings automadticos puntuados por todos los expertos con un valor
de relevancia por encima de 5. La herramienta logré obtener conceptos correctos para
el 68.9% de los términos de arquetipos analizados, con una media de 5.5 conceptos

candidatos por término.

Tabla 5.7: Caracteristicas y resultados de los experimentos realizados por los diferentes enfoques analizados

Enfoque Nimero de  Repositorio de Tipo de Procedimiento Recall  Nimero medio de
arquetipos arquetipos arquetipos evaluacion conceptos candidato
por término
Yu et. al. 7 NHS Observation, Evaluations, Evaluacién con los mappings 55% 10
Intructions y Actions existentes en los arquetipos
Lezcano et. al. 40 OpenEHR No se especifica No se especifica 60 % 2.4
Qamar y Rector 4 OpenEHR OBSERVATIONS Evaluacién por expertos clinicos  68.9% 55
Nuestro enfoque 25 NHS OBSERVATIONS Evaluacién por expertos clinicos ~ 75.9% 12

— Resultados de nuestro enfoque
Como ya se mencion6 en la seccién 5.3, nuestros experimentos tomaron 25 arquetipos
‘Observation’ del repositorio openEHR. En los experimentos se obtuvieron dos con-
juntos de mappings. Por una parte, dos profesionales clinicos crearon los mappings
expertos para estos arquetipos. Por otra parte, se ejecuté la herramienta de mapping
para obtener los mappings automaticos. La comparacién entre estos dos conjuntos de
mappings mostré que nuestra herramienta logré mapear correctamente el 75.9% de
los términos de arquetipos analizados, con una media de 1.2 conceptos candidatos por

término.
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Tal como se menciona en la introduccién de este capitulo, el objetivo de las herramien-
tas automadticas de mappings es reducir y facilitar la tarea de los profesionales médicos
durante el proceso de mapping. Creemos que nuestra herramienta es la que mds se acer-
ca a este objetivo ya que alcanzd el recall més alto de todos los enfoques (un 10 %
mas elevado que el enfoque de Qamar [105]), logré una precisién muy alta (95.8 %) y

obtuvo el menor nimero medio de conceptos candidatos por término.

5.56.5. Aportaciones

Las aportaciones y hallazgos de este capitulo se pueden sintetizar en los siguientes puntos:

— Un estudio sobre varias caracteristicas de los arquetipos clinicos disponibles en los re-
positorios publicos. En concreto, se analiza: (a) la frecuencia de las categorias semén-
ticas de los conceptos enlazados con los distintos tipos de términos de los arquetipos
y (b) las relaciones semdanticas existentes entre los conceptos enlazados en un mismo

arquetipo. Gracias al estudio:

e Se ha comprobado que en muchas situaciones la informacion clinica de los arque-
tipos esta relacionada semdnticamente, tal como lo estd SNOMED-CT.

o Se ha detectado que determinadas categorias de SNOMED-CT son mds propensas

para mapear ciertos tipos de términos de arquetipos.

— Un método para enlazar automdticamente la informacion clinica de los arquetipos a
conceptos de SNOMED-CT. El método propuesto:

e Se diferencia de otras herramientas relacionadas en que pone especial énfasis en
el uso de la informacién contextual y estructural implicita en los arquetipos y en
SNOMED-CT para mejorar el enlazado entre ambos. Los experimentos mostraron
que la inclusién de las técnicas contextuales y estructurales en el método logré

aumentar el recall un 16.2 %.

e Ha mejorado en mds de un 10 % en términos de recall a otras herramientas relacio-
nadas, reduciendo ademds el nimero medio de conceptos candidatos necesarios

para enlazar correctamente la informacidn clinica de los arquetipos.

e Ha demostrado que cuando las técnicas contextuales y semdnticas cooperan con

las técnicas 1éxicas cldsicas es posible enlazar de forma automatizada la informa-
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cion clinica de los arquetipos con conceptos SNOMED-CT con una precisién y

un recall elevado.

— Una recopilacion de deficiencias de los modelos de arquetipos y de SNOMED-CT que
han dificultado el enlazado y la integracién de estos modelos.

5.5.6. Trabajo futuro

Como ya se menciond en la seccidn 5.5.3, se han detectado términos de arquetipos que no
pueden ser explicitamente representados por un tinico concepto de SNOMED-CT y deben ser
representados con expresiones post-coordinadas de varios conceptos SNOMED-CT. En el fu-
turo, podria ser interesante implementar estrategias especificas para mapear automdaticamente
este tipo de términos a expresiones post-coordinadas de SNOMED-CT.

Los experimentos han sido realizados sobre arquetipos openEHR de tipo ‘Observation’
ya que estos actualmente son los mas maduros y revisados. Muchas de las técnicas plantea-
das en la tesis son independientes al tipo de arquetipo. Sin embargo, algunas de las técnicas
contextuales usadas podrian requerir ciertas adaptaciones al tipo de arquetipo. Por tanto, en el
futuro, seria interesante realizar experimentos adicionales con otros tipos de arquetipos para
afinar y ajustar la herramienta de mapping.

En el futuro, el método propuesto podria ser integrado en los actuales repositorios de
arquetipos con el fin de facilitar, en un entorno real y de una forma mds efectiva, la creacién
de enlaces entre los términos clinicos de los arquetipos y los conceptos SNOMED-CT.

El método propuesto podria ser aplicado (con algunas adaptaciones) a otros modelos de
datos clinicos, especialmente en aquellos en los que la informacién esté total o parcialmente

estructurada.

5.6. Resumen

Los modelos de datos clinicos y las terminologfas tienen un papel importante en el camino
hacia la interoperabilidad semadntica en los sistemas de informacién clinica. Una de las tareas
a las que se enfrenta actualmente la informatica médica es conseguir una mayor integracién
entre los modelos de datos clinicos y las terminologias. En este sentido, los arquetipos open-
EHR (modelos de datos clinicos estructurados) han sido disefiados, en teoria, para permitir un

cierto grado de integracion con terminologias. Asi, la informacién clinica de los arquetipos
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(definida con términos de lenguaje natural) puede ser enlazada con conceptos de terminolo-
gias clinicas. Sin embargo, en la practica estos enlaces o mappings actualmente todavia son
muy infrecuentes. Esto se debe en gran parte a que la creacién de mappings realizada por
profesionales médicos es todavia muy lenta y costosa.

En este capitulo hemos planteado un método automadtico para enlazar la informacioén clini-
ca de los arquetipos a conceptos de la terminologia SNOMED-CT, con el objetivo de reducir
lo méximo posible la participacion de los profesionales médicos en la tarea de mapping.

El método propuesto incorpora un amplio abanico de técnicas y estrategias: normalizacion
léxica de términos, técnicas de equiparacidn 1éxica, servicios terminolégicos de UMLS, técni-
cas de desambiguacion, técnicas 1éxico-contextuales y estructurales. Estas dos tltimas son las
técnicas mds innovadoras y las que nos diferencia de otros trabajos relacionados de mapping.
Las técnicas léxico-contextuales han sido usadas para extraer subconjuntos de SNOMED-CT
relacionados a la semantica de los arquetipos. Esto permiti6 realizar busquedas 1éxicas mas
aproximadas en los subconjuntos de SNOMED-CT relevantes, obteniéndose nuevos mappings
con alta precisién. Las técnicas estructurales han aprovechado las similitudes estructurales
entre la agrupacion de términos del arquetipo y la estructura de SNOMED-CT para detectar
nuevos mappings.

Los experimentos realizados con 25 arquetipos de tipo ‘Observation’ mostraron resulta-
dos prometedores: un 75.9 % de los términos analizados obtuvieron un mapping automéatico
correcto, el 95.8 % de los mappings obtenidos por el método son correctos y el nimero me-
dio de conceptos candidatos por cada término es bajo (s6lo 1.2 conceptos por término). Las
técnicas léxico-contextuales y estructurales han contribuido de forma notable en el recall. La
inclusién de estas dos técnicas en la herramienta logré aumentar el recall un 16.2 %. Los resul-
tados también muestran que las técnicas de desambiguacién fueron muy ttiles para aumentar
la precision de la herramienta (mds de un 10 %).

Este capitulo mostré que es posible mapear automdticamente términos de arquetipos a
SNOMED-CT con alta precision y recall, mediante la combinacién de diferentes técnicas y
estrategias de mapping. El trabajo demostr6 que es necesario que las técnicas contextuales y
semdnticas cooperen con las técnicas léxicas para alcanzar un mapping automatico de mayor
calidad.



CAPITULO 6

SEGMENTACION ' AUTOMATIZADA EN
SNOMED-CT - PARA FACILITAR LA
GESTION Y BUSQUEDA EN ARQUETIPOS

OpenEHR es un estandar abierto de Historia clinica electrénica (HCE) que describe la
estructura, el almacenamiento, recuperacion e intercambio de datos clinicos [98]. OpenEHR
propone un paradigma de modelado de dos niveles para representar los contenidos de la HCE:
el modelo de referencia y el modelo de arquetipos. El primero permite un consenso en los
elementos estructurales basicos de los registros electronicos de salud. Los arquetipos clini-
cos, haciendo uso de estos elementos estructurales, definen descripciones formales de datos
clinicos consensuadas por expertos. Por ejemplo, los arquetipos de tipo ‘Observation’ definen
una agrupacién de items cuyo propdsito es definir aspectos o cuestiones que deben medirse
u observarse sobre una situacion clinica (p.e. la medicion de glucosa de un paciente). El uso
de arquetipos en la practica clinica permite capturar datos de instancias clinicas de forma es-
tandar y sistemdtica. Una ventaja clave de OpenEHR es que facilita la interoperabilidad, ya
que distintos sistemas de informacién basados en el estindar openEHR pueden intercambiar
datos clinicos facilmente a través de arquetipos.

En los ultimos afios, expertos de importantes instituciones (NEHTA, NHS, Centre for
eHealth de Suecia) y de la comunidad openEHR han estado modelando arquetipos openEHR
[98, 103, 104, 101]. Paralelamente, han surgido repositorios online donde los arquetipos son

publicados y revisados por diferentes grupos de expertos [92, 90]. En la actualidad, el reposi-
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torio mds importante es el openEHR Clinical Knowledge Manager (CKM) promovido por la
comunidad internacional de openEHR [92]. Este ofrece, a los usuarios interesados en mode-
lar datos clinicos, la oportunidad y los medios para participar en la creacién y/o mejora de un
conjunto internacional de arquetipos. El niimero de arquetipos publicados en este repositorio
empieza a ser importante. En mayo de 2014 este repositorio estd formado por 384 arquetipos.

La experiencia de usar arquetipos en los sistemas de informacién clinica existentes (p.e. en
sistemas desplegados en centros de atencién primario) es todavia muy limitada [20]. Uno de
los principales obstaculos para desplegar de forma exitosa un paradigma de modelado de dos
niveles, como openEHR o ISO EN 136006, es que los sistemas actuales usan modelos propieta-
rios a medida para representar el contenido clinico. Varios estudios han propuesto soluciones
para manejar este problema [20, 32, 15, 88, 119, 18]. El estudio de R. Chen et. al. analiz6 la
conversion de un modelo propietario utilizado en hospitales de Suecia a un modelo basado
en arquetipos openEHR y viceversa [20]. El estudio desarrollé un método automatico para
representar el contenido clinico del modelo propietario en arquetipos openEHR, concluyendo
que los arquetipos ya son suficientemente expresivos para representar el modelo propieta-
rio. R. Chen et. al. defienden una migracién lenta e incremental entre sistemas basados en
modelos propietarios y sistemas basados en arquetipos y estandares. Sostienen que es impor-
tante que convivan los modelos propietarios (principalmente para preservar el significado de
toda la informacién clinica existente creada y almacenada con estos modelos) con modelos
basados en arquetipos y estdndares para compartir e intercambiar el contenido clinico entre
diferentes sistemas de informacién basados en diferentes modelos propietarios. Otros estudios
[32, 15, 88, 119, 18] apuestan por extraer el contenido clinico de los sistemas basados en mo-
delos propietarios mapedndolo a las estructuras de datos definidas en los arquetipos clinicos,
prescindiendo totalmente de los modelos propietarios.

Los estudios que han analizado la viabilidad de representar el contenido clinico de mo-
delos propietarios en forma de arquetipos openEHR han reconocido que esta tarea es muy
laboriosa y costosa, principalmente por la falta de herramientas avanzadas de busqueda y
de mapping. Hay que tener en cuenta que los estudios, como primera opcién, han intenta-
do reusar los arquetipos de los principales repositorios para representar el contenido clinico
de los modelos propietarios. Esto requiere buscar equiparaciones entre los términos locales
del modelo propietario y los términos locales de todos los arquetipos de los repositorios. Sin
embargo, en el momento de los estudios los tinicos procedimientos para buscar estas equipa-

raciones fueron: (1) revision manual del contenido de todos los arquetipos, o bien, (2) uso de
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los buscadores de los repositorios de arquetipos basados en palabras clave. Estos buscadores
no son efectivos cuando un mismo concepto clinico es expresado con diferentes palabras en el
modelo propietario y en los arquetipos. Por ejemplo, si buscadsemos el término de un modelo
propietario ‘respiratory frequency’ en el buscador del repositorio de openEHR, este no serd
capaz de detectar el término del arquetipo ‘rate of respiration’, cuando claramente representa
el mismo concepto. Estos procedimientos para buscar equiparaciones claramente son insufi-
cientes, teniendo un impacto negativo en el reuso de los arquetipos estdndar, causando ademas
la creacion de nuevos arquetipos inconsistentes y repetitivos. Una solucién apuntada por estos
estudios es desarrollar sistemas de busqueda y mapping mds avanzadas en los repositorios
de los arquetipos para agilizar la conversién de modelos propietarios a arquetipos openEHR
[119, 18].

Este capitulo presenta una aproximacién encaminada a afiadir funcionalidades semanticas
a los repositorios de arquetipos. Nuestra aproximacion apuesta por anotar semanticamente
los arquetipos mediante segmentos de SNOMED-CT. Los segmentos (o subontologias) son
partes autocontenidas de ontologias, que se caracterizan porque en si mismos son ontologias
validas sin necesidad de referenciar a las ontologias fuente.

Nuestra aproximacién incluye un método automatico que busca conceptos SNOMED-CT
equivalentes a los términos locales de los arquetipos, y a continuacion, partiendo de estos
conceptos, extrae automdticamente segmentos de SNOMED-CT semédnticamente relaciona-
dos a los arquetipos clinicos. Consideramos que la representacién del contenido clinico de
los arquetipos con SNOMED-CT (especificamente, en forma de segmentos SNOMED-CT)
mejora la navegacion, gestion y busqueda en extensos repositorios de arquetipos, ya que per-
mite aprovechar el conocimiento léxico (sinonimia) y estructural (relaciones) representado en
SNOMED-CT. A su vez, estas mejoras facilitan el mapping entre términos locales de modelos
propietarios y términos locales de los arquetipos.

El capitulo también presenta dos aplicaciones ! que demuestran las ventajas de la anota-
ci6én semdntica de los arquetipos mediante segmentos SNOMED-CT. El primer servicio estd
orientado a identificar relaciones y solapes entre arquetipos, mientras que el segundo gestiona

biisquedas semdnticas de conceptos clinicos en los arquetipos.

'Estas aplicaciones y el método de segmentacién han sido descritos en uno de los articulos de investigacién
publicados durante la elaboracién de la tesis [5]
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6.1. Materiales

El método de segmentacidn propuesto en el presente capitulo ha sido disefiado para anotar
semanticamente arquetipos openEHR (ver seccién 2.2.2) con segmentos de la terminologia
SNOMED-CT (ver seccién 2.3).

6.2. Métodos

En este apartado, primero se describe el método automdtico para extraer segmentos de
SNOMED-CT asociados a arquetipos. A continuacién, se expone el funcionamiento de los
dos servicios que usan los segmentos de SNOMED-CT para facilitar la gestién y bisqueda en

repositorios de arquetipos.

6.2.1. Extraccién de segmentos SNOMED-CT

El método de extraccion de segmentos de SNOMED-CT estd inspirado en el algoritmo de
segmentacion propuesto por J. Seidenberg et. al. [112]. Este algoritmo considera SNOMED-
CT como un grafo (los conceptos representan los nodos y las relaciones los arcos), y aplica
técnicas de recorrido de grafo para extraer segmentos de SNOMED-CT dado un conjunto de
conceptos iniciales o semilla.

Para cada arquetipo, nuestro método obtiene dos tipos de segmentos SNOMED-CT: mi-
nimo y enriquecido. El segmento minimo trata de capturar la semantica del arquetipo, por lo
que incluye los conceptos mapeados a los términos locales del arquetipo mds algiin concepto
adicional necesario para formar segmentos validos. Al igual que otros trabajos que extraen
segmentos SNOMED-CT [110], consideramos que un segmento es valido cuando todos sus
conceptos estdn al menos conectados a otro concepto del segmento.

El segmento enriquecido trata de capturar todos los conceptos relacionados a un deter-
minado arquetipo (aunque estos no estén definidos explicitamente en el arquetipo). Por ello,
el segmento enriquecido extiende al minimo con conceptos vecinos, es decir, con conceptos
relacionados jerdrquicamente o 16gicamente en SNOMED-CT.

El proceso de extraccion de segmentos SNOMED-CT asociados a arquetipos incluye dos
etapas: un proceso de mapping para obtener los conceptos semilla asociados al arquetipo y una
etapa de segmentacién en SNOMED-CT (ver figura 6.1). Destacar que la etapa de mapping es
comun para los dos tipos de segmentos, mientras que la etapa de segmentacion es diferente.
A continuacion, se expone la etapa de mapping, de segmentacién minima y de segmentacién

enriquecida.
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Figura 6.1: Etapas destacadas en la extraccion de segmentos minimos y enriquecidos asociados a arquetipos
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En esta etapa se ha reutilizado el método completo de mapping propuesto en el capitulo 5

(ver seccién 5.2), para buscar y validar mappings entre términos de un arquetipo y conceptos

de SNOMED-CT. Los conceptos obtenidos en esta etapa son utilizados como conceptos semi-

lla en la etapa de segmentacién. En la figura 6.2 se muestran los conceptos semilla obtenidos

para el arquetipo ‘faeces’ tras la aplicacion de esta etapa.
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Jerarquia de términos asociada MAPPINGS Conceptos SNOMED CT
al arquetipo 'faeces’

364689004
stool observable

Término [ Faeces ] (observable entity)
Raiz
Término _- 118565006
Elemento volume (qualifier value)

249617004
stool size (observable entity)

276389007
small stool (clinical finding)

Términos
Términe | VA" 271841006
Elemento large stool (clinical finding)
167604002
colour of stool
(observable entity)
249618009
_ELI consistency of stool
onsitenc (observabie entity)

Términos

27731006
Valor soft faeces (clinical finding)

Figura 6.2: Conceptos semilla obtenidos para el arquetipo ‘faeces’ tras la etapa de mapping.

Segmentacién minima en SNOMED-CT

El objetivo de esta etapa es extraer un subconjunto de SNOMED-CT minimo (es decir,
que contenga sé6lo los conceptos mas proximos semanticamente a los términos locales de un
arquetipo) y valido (es decir, que esté bien formado y no contenga conceptos aislados) dado

un conjunto de conceptos semilla. Incluye dos subetapas:

Subetapa 1: Extraccién recursiva de conceptos padre

La jerarquia de SNOMED-CT es recorrida, por todas las rutas posibles, desde los con-
ceptos semilla al concepto raiz de SNOMED-CT (‘SNOMED-CT concept’). Los conceptos
semilla, junto con los conceptos y relaciones jerdrquicas recorridas durante esta etapa se al-
macenan en el segmento minimo de SNOMED-CT. La figura 6.3 muestra el resultado de la
segmentaciéon minima dado el conjunto de conceptos semilla del arquetipo ‘faeces’. Todos los

conceptos con fondo blanco y todas las relaciones jerdrquicas del segmento minimo han sido
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afiadidos en esta etapa. Por ejemplo, esta etapa, para el concepto semilla ‘volume’ extrae los

conceptos ‘measurement property’, ‘qualifier value’ y ‘SNOMED-CT concept’.

Subetapa 2: Incorporacion de relaciones légicas

El método comprueba si en SNOMED-CT existen relaciones 16gicas (de atributo) entre los
conceptos pertenecientes al segmento. Si es asi, estas son afiadidas al segmento. En la figura
6.3 se pueden ver varias relaciones de atributo afiadidas en esta etapa al segmento minimo,
por ejemplo, entre ‘large stool’ y ‘stool size’ y entre ‘soft faeces’ y ‘consistency of stool’.

Al final del proceso, el segmento minimo contiene un conjunto de conceptos mapeados a
términos locales del arquetipo (representados con fondo gris en la figura 6.3) y un conjunto
de conceptos enlazados a estos a través de relaciones de SNOMED-CT (representados con
fondo blanco).

Los segmentos minimos son almacenados en forma de ficheros XML, en los que se in-
cluyen metainformacién del arquetipo de partida (nombre, version y tipo del arquetipo) y el

conjunto de conceptos y relaciones que forman el segmento extraido.

Segmentacion enriquecida en SNOMED-CT

El objetivo de esta etapa es extraer un segmento de SNOMED-CT (més amplio que el
segmento minimo) formado por porciones de SNOMED-CT relacionadas al arquetipo. Esta
etapa estd formada por cuatro subetapas ejecutadas secuencialmente:
Subetapa 1: Extraccion de conceptos hermanos

En esta etapa se extraen los conceptos hermano de los conceptos semilla, es decir, los
conceptos que comparten padre en SNOMED-CT con los conceptos semilla.
Subetapa 2: Extracciéon de conceptos I6gicamente relacionados

En esta etapa se extraen los conceptos enlazados a través de relaciones de atributo a los

conceptos semilla.
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Figura 6.3: Segmento minimo de SNOMED-CT asociado al arquetipo ‘faeces’.

Subetapa 3: Extraccioén recursiva de conceptos hijos

La jerarquia de SNOMED-CT es recorrida, por todas las rutas posibles, desde los concep-
tos semilla a conceptos hojas de SNOMED-CT. Se aplica tanto a los conceptos semilla como
a los conceptos extraidos en las etapas anteriores.

Subetapa 4: Extraccioén recursiva de conceptos padre

Esta etapa es exactamente igual que en la segmentacién minima. Se aplica tanto a los
conceptos semilla como a los conceptos extraidos en las etapas anteriores. Los conceptos
semilla, junto con los conceptos y relaciones jerdrquicas y de atributo recorridas en estas 4
etapas son incluidos en el segmento enriquecido de los arquetipos.

Ademas, se han aplicado filtros en la subetapa 2 y 3 para evitar que el segmento crezca
excesivamente. En la subetapa 2, si un concepto semilla estd asociado a un nimero signifi-

cativamente alto de conceptos (a través de relaciones de atributo), entonces esta subetapa no
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se aplica sobre dicho concepto, por lo que no se afiaden nuevos conceptos al segmento enri-
quecido. Hemos establecido un umbral de 50 conceptos para aplicar este filtro, determinado
heuristicamente. Nuestros experimentos mostraron que usando este umbral, mds del 90 % de
conceptos descartados son poco relevantes para el arquetipo. En la subetapa 3, si el concepto
de partida estd en los primeros 4 niveles superiores de la jerarquia SNOMED-CT, o bien, si
tiene mas de 100 conceptos descendentes en SNOMED-CT, entonces esta subetapa no se apli-
ca sobre dicho concepto, por lo que no se afiaden nuevos conceptos al segmento enriquecido.
Estos dos filtros tratan de evitar la expansion en SNOMED-CT desde conceptos genéricos
ya que es probable que introduzca un elevado nimero de conceptos, muchos de los cuales

genéricos o poco relevantes para el arquetipo.

6.2.2. Servicios basados en segmentos

En esta seccion presentamos dos aplicaciones o servicios orientados a dotar a los reposi-
torios de arquetipos de funcionalidades semanticas.

Para el desarrollo y evaluacidn de estos servicios hemos trabajado con un grupo de arque-
tipos del repositorio internacional de openEHR [92]. Para cada arquetipo seleccionado, hemos
aplicado el método de extraccién de segmentos expuesto en la seccidn 6.2.1; con ello hemos
obtenido un segmento minimo y enriquecido asociado a cada arquetipo. Estos segmentos pue-
den verse como la representacion o la anotacion semantica de los arquetipos.

Los dos servicios usan estos segmentos para implementar funcionalidades semdnticas no

incluidas actualmente en los repositorios de arquetipos.

Servicio de comparacion semdntica de arquetipos

Este servicio tiene el objetivo de ayudar a usuarios y modeladores de arquetipos a buscar
solapes en el contenido clinico entre un grupo de arquetipos, y también, a detectar relaciones
semanticas entre arquetipos, es decir, arquetipos que modelan contenido clinico relacionado.

Consideramos que dos arquetipos estdn solapados, cuando estos modelan los mismos con-
ceptos clinicos. En cambio, consideramos que dos arquetipos estdn relacionados cuando estos
modelan conceptos clinicos enlazados a través de relaciones definidas en SNOMED-CT.
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Funcionamiento del servicio

El servicio trabaja con un grupo de arquetipos del repositorio internacional de openEHR
y con sus segmentos enriquecidos asociados. A continuacién, se expone el caso de uso tipico

de este servicio:

— En primer lugar, el usuario del servicio elige uno de los arquetipos con la intencién
de conocer que otros arquetipos tienen solapes o estan relacionados con el arquetipo

seleccionado.

— Seguidamente, el segmento enriquecido del arquetipo seleccionado es comparado con

el resto de segmentos enriquecidos.

e Por una parte, el servicio, con el objetivo de detectar arquetipos solapados, busca
coincidencias entre los conceptos ‘semilla’ del segmento asociado al arquetipo

seleccionado y el resto de conceptos ‘semilla’ de los otros segmentos.

e Por otra parte, el servicio, con el objetivo de detectar arquetipos relacionados,
comprueba si algin concepto del segmento del arquetipo seleccionado estd enla-
zado a través de alguna relacion jerarquica o l6gica de SNOMED-CT con algtin

concepto de los otros segmentos.

— Finalmente, el servicio recopila toda la informacion sobre los arquetipos solapados y

relacionados mostrandola de forma amigable al usuario.

Servicio de blisqueda semdntica en arquetipos

Este servicio tiene el propdsito de buscar arquetipos relacionados a un término clinico
(p.e. una enfermedad o un hallazgo clinico). El servicio trabaja internamente con conceptos
y relaciones de SNOMED-CT, y como veremos a continuacién, implementa funcionalida-
des de busqueda semdntica, superando asi a los buscadores basados en palabras clave de los

repositorios actuales.

Funcionamiento del servicio

Al igual que el anterior servicio, el servicio de bisqueda trabaja con un grupo de arqueti-
pos del repositorio de openEHR y con los segmentos enriquecidos asociados. A continuacidn,

se expone el funcionamiento general del servicio (ver figura 6.4):
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— En primer lugar, el usuario introduce un término clinico con la intencién de buscar

arquetipos relevantes a dicho término.

— Posteriormente, técnicas de mapping son aplicadas para mapear el término de consulta
a uno o varios conceptos equivalentes de SNOMED-CT. Hemos usado técnicas de nor-
malizacién 1éxica (ver seccion 3.3.1) y una libreria de indexacién y bisqueda llamada
Lucene® que permite obtener con gran rapidez una lista de conceptos SNOMED-CT
candidatos a mapear el término de consulta. El usuario selecciona de esta lista el con-

cepto mds preciso (podria seleccionar més de un concepto).

— Seguidamente, el servicio busca el concepto seleccionado por el usuario en los segmen-
tos enriquecidos de todos los arquetipos. Aquellos segmentos que contengan el con-
cepto son considerados relevantes. Destacar, que el servicio considera mas relevantes

aquellos segmentos que tienen el concepto buscado entre sus conceptos ‘semilla’.

— Finalmente, el servicio muestra al usuario el listado de arquetipos relevantes al término
de bisqueda, justificando en cada caso el motivo de la relevancia.

Mapping a SNOMED-CT

Segmentos enriquecidos
de los arquetipos

accede a

Busqueda del concepto en
los segmentos enriquecidos

»

Listado de arquetipos relevantes

Figura 6.4: Funcionamiento del servicio de busqueda semdantica

6.3. Procedimiento de evaluacion

Se han evaluado cuantitativamente dos aspectos: la calidad de los segmentos minimos de

SNOMED-CT y el rendimiento del servicio de bisqueda semdntica en arquetipos.

2http://lucene.apache.org/core/
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6.3.1. Procedimiento de evaluacion de los segmentos minimos

Evaluar la relevancia o calidad de los segmentos ontolégicos es extremadamente dificil
[48, 24]. D’ Aquin et. al. concluye que no hay una forma universal de modularizar o segmentar
una ontologia y que la eleccion de la técnica de segmentacién deberia estar guiada por los
requerimientos de la aplicaciéon que demande el uso de segmentos ontoldgicos. Ademads, no
suele haber gold standards para evaluar la calidad de los segmentos ontoldgicos.

Con el objetivo de poder evaluar los segmentos minimos automaticos (extraidos por el
método) asociados a los arquetipos, hemos creado un conjunto de segmentos minimos de
referencia. Aunque este tipo de evaluacion no es la ideal, esta intenta medir aproximadamente
la capacidad de los segmentos minimos automaticos para representar el contenido semantico

de los arquetipos.

Arquetipos seleccionados

En esta evaluacién hemos trabajado con 25 arquetipos Observation del repositorio NHS
Connecting for Health. Son los mismos arquetipos que los usados en la evaluacién del map-
ping del capitulo 5 (ver seccién 5.3.1). La lista de arquetipos puede ser consultada en el

apéndice B.

Procedimiento seguido para la creacién de los segmentos minimos de refe-
rencia

Para crear los segmentos minimos de referencia, hemos reutilizado los mappings exper-
tos creados en la evaluacion del mapping del capitulo 5 (ver seccién 5.3). Los conceptos
SNOMED-CT mapeados por los expertos fueron usados como conceptos ‘semilla’ para esta
evaluacién. Partiendo de estos conceptos semilla, hemos aplicado el método de segmentacion
minima (expuesto en la seccién 6.2.1) para obtener los segmentos minimos de referencia de

los 25 arquetipos seleccionados.

Medidas cuantitativas de la evaluacion

Dos medidas clésicas de recuperacion de informacién (precision y recall) fueron calcula-
das para estimar la similitud entre los segmentos minimos y de referencia. En este contexto,
la precisidn estima la proporcion entre el nimero de conceptos (relaciones) correctos del seg-

mento automadtico y el ndmero total de conceptos (relaciones) que forman el segmento auto-
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madtico. Mientras que el recall estima la proporcion entre el niimero de conceptos (relaciones)
correctos del segmento automatico y el nimero total de conceptos (relaciones) que forman el
segmento de referencia. Consideramos que un concepto del segmento automaético es correcto,

cuando este también estd en el segmento de referencia del mismo arquetipo.

6.3.2. Procedimiento de evaluacion de los segmentos enriquecidos

El contenido de los segmentos enriquecidos no ha sido evaluado de forma directa tal co-
mo se ha hecho con los segmentos minimos, debido a la gran dificultad que entrafia a los
expertos crear segmentos enriquecidos de referencia. Sin embargo, ya que los segmentos en-
riquecidos juegan un papel clave en nuestro servicio de bisqueda semanticas, la evaluacién
de dicho servicio nos proporciona también una buena medida de la utilidad de los segmentos

enriquecidos.

6.3.3. Procedimiento de evaluacion del servicio de bisqueda semadn-
fica

El principal objetivo de esta evaluacién fue comprobar si nuestro servicio de bisqueda
semantica mejora el rendimiento de los buscadores presentes en los actuales repositorios de
arquetipos. Concretamente, hemos seleccionado el buscador del repositorio internacional de
openEHR como buscador de referencia con los que comparar resultados de biisquedas, ya que

este es el mas usado actualmente.

Buscador del repositorio internacional de openEHR

El repositorio internacional de openEHR [92] incluye un buscador en el que los usuarios
introducen un término clinico con la intencién de obtener los arquetipos del repositorio rele-
vantes. El buscador trata de encontrar equivalencias léxicas exactas entre el término buscado
y los términos locales definidos en todos los arquetipos del repositorio. Ademads, ofrece op-
ciones de busqueda booleana de tipo ‘AND’ y ‘OR’. La opcién ‘OR’ recupera arquetipos que
incluyan al menos una de las palabras del término buscado, mientras que la opcién ‘AND’

obtiene arquetipos que contienen todas las palabras del término de bisqueda.
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Arquetipos seleccionados para los experimentos de blsqueda

De los 25 arquetipos que hemos usado en la anterior evaluacién (procedentes del reposito-
rio NHS), seleccionamos sélo los 16 que tienen su equivalente en el repositorio openEHR. Por
tanto, los experimentos de buisqueda, en nuestro servicio y en el buscador de openEHR, fueron
realizados y evaluados s6lo con en estos 16 arquetipos. El apéndice C incluye un listado con
los 16 arquetipos seleccionados.

Construccién del conjunto de datos de evaluacion

Para los experimentos, hemos construido un conjunto de datos de evaluacién, formado por
términos de buisqueda junto con sus correspondientes respuestas correctas, esto es, un listado
de arquetipos relevantes (a dichos términos), seleccionados entre los 16 arquetipos que toman
parte en los experimentos.

Los términos de biisqueda han sido seleccionados de dos diccionarios médicos online:
MedlinePlus® y MediLexicon*. MedlinePlus contiene términos para més de 900 temas de
salud, mientras que MediLexicon provee mas de 100.000 términos médicos. Hemos revisado
manualmente estos diccionarios seleccionando 55 términos relacionados al contenido clinico
modelado en los 16 arquetipos usados en los experimentos.

Posteriormente, un profesional médico (Maria Jesuis Sobrido), asigné arquetipos que con-
sider6 relevantes para cada uno de los 55 términos de bisqueda. El apéndice C incluye mas

informacidn sobre el conjunto de datos de evaluacién obtenido.

Experimentos y medidas cuantitativas de la evaluacion

Hemos realizado el siguiente experimento: buscamos los 55 términos clinicos selecciona-
dos con nuestro servicio de busqueda semdntica y con el buscador del repositorio openEHR
(con los dos operadores ‘OR’ y ‘AND’). Comparamos los resultados obtenidos con las res-
puestas correctas asignadas por los expertos, y finalmente, calculamos la precision y el recall
para cada sistema.

El recall refleja la proporcién entre las consultas correctas y el nimero total de consul-
tas realizadas (55). Consideramos una consulta correcta cuando esta devuelve al menos un

arquetipo considerado relevante por el experto.

3http://www.medilexicon.com/medicaldictionary.php
“http://www.nlm.nih.gov/medlineplus/healthtopics.html


http://www.medilexicon.com/medicaldictionary.php
http://www.nlm.nih.gov/medlineplus/healthtopics.html

6.4. Resultados 159

La precisién mide la proporcién entre el nimero de consultas correctas (sin obtener ningin

arquetipo irrelevante) y el nimero total de consultas que obtienen resultados.

6.4. Resultados

6.4.1. Resultados de la segmentacion minima en SNOMED-CT

La tabla 6.1 muestra los resultados de la evaluacién de los segmentos minimos automati-
cos para cada uno de los 25 arquetipos seleccionados para los experimentos. De la segunda
a la quinta columna de la tabla podemos ver el nimero de conceptos y relaciones de los seg-
mentos minimos automdticos y de referencia. En muchos arquetipos, el nimero de conceptos
y relaciones en los dos tipos de segmentos es muy similar: de media, los segmentos de re-
ferencia contienen 83 conceptos y 121 relaciones, mientras que los segmentos automaticos
estdn formados por 81 conceptos y 116 relaciones. Sin embargo, hemos detectado que en
algunos casos los segmentos automdticos contienen un nimero de conceptos bastante supe-
rior en relacién a los segmentos de referencia. Por ejemplo, los segmentos automadticos de
los arquetipos ‘blood pressure’ y ‘respirations’ tienen un 169 % y un 78 % mds de conceptos
que el segmento de referencia correspondiente, respectivamente. En cambio, otros segmentos
automaticos contienen un nimero de conceptos bastante inferior respecto a los segmentos de
referencia. Por ejemplo, los segmentos automadticos de los arquetipos ‘speech’ y ‘perineum’
tienen un 59 % y un 19 % menos de conceptos que el segmento de referencia correspondiente,
respectivamente.

Las ultimas cuatro columnas de la tabla muestran los valores de recall y precision para
conceptos y relaciones en cada arquetipo. Vemos que de media el método de segmentacion
alcanz6: 70.6 % y 67.3 % de precision para conceptos y relaciones, y un 69.1 % y 64.6 % de re-
call para conceptos y relaciones, respectivamente. Dicho de otra forma, aproximadamente dos
tercios de los conceptos y relaciones obtenidos por la segmentacidon automatica son relevantes
para los arquetipos, y también aproximadamente dos tercios de los conceptos y relaciones de
referencia han sido extraidos por la segmentacién automatica.

El apéndice C muestra mds informacion sobre los segmentos minimos y enriquecidos

obtenidos durante los experimentos e incluye enlaces para descargarlos.
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Tabla 6.1: Resultados de la segmentacién minima

Arquetipo # de conceptos # de relaciones Precisién % Recall %
Segmento minimo | Segmento minimo | Segmento minimo | Segmento minimo | Conceptos | Relaciones | Conceptos | Relaciones
de referencia automdtico de referencia automdtico

Apgar Score 76 70 97 83 68.6 69.9 63.2 59.8
Baby Observations 199 164 276 196 774 79.1 63.8 56.2
Blood Pressure 16 43 18 53 37.2 34.0 100.0 100.0
Body Mass 25 25 39 39 100.0 100.0 100.0 100.0
Body Weight 11 17 10 18 47.1 38.9 72.7 70.0
Concious State 62 81 85 126 71.6 62.7 93.5 92.9
Faeces 33 33 46 58 78.8 65.5 78.8 82.6
Feeding 192 215 268 287 64.2 60.6 71.9 64.9
Fetal Movement 33 38 41 47 68.4 70.2 78.8 80.5
Head Circumference 8 8 7 7 100.0 100.0 100.0 100.0
Heart Rate 51 47 65 62 78.7 774 72.5 73.8
Height 7 8 6 7 75.0 71.4 85.7 83.3
Hydration 78 81 94 97 77.8 80.4 80.8 83.0
Mobility 77 88 104 147 58.0 44.2 66.2 62.5
Palpation Breast 57 45 86 72 80.0 69.4 63.2 58.1
Perineum 266 215 537 375 84.2 85.9 68.0 60.0
Postnatal Mother 439 360 644 584 70.0 61.3 574 55.6
Respiration 69 123 92 174 52.0 48.9 92.8 924
Speech 17 10 17 9 60.0 55.6 353 29.4
Substance Tobacco 112 107 139 142 59.8 59.2 571 60.4
Urine Output 16 27 17 29 55.6 55.2 93.8 94.1
Uterine Contractions 84 83 107 106 97.6 98.1 96.4 97.2
Visual Acuity 83 69 144 96 65.2 64.6 54.2 43.1
Waist Hip 9 9 8 8 100.0 100.0 100.0 100.0
Wellbeing 61 71 73 78 69.0 69.2 80.3 74.0
Average 83.2 81.5 120.8 116.0 70.6 67.3 69.1 64.6

6.4.2. Resultados de la segmentacion enriquecida en SNOMED-CT

El tamafio de los segmentos enriquecidos extraidos automdticamente es considerablemen-
te mayor que el de los segmentos minimos. De media, los segmentos enriquecidos contienen
511 conceptos y 923 relaciones, frente a los 81 conceptos y 116 relaciones de los segmentos

minimos.

6.4.3. Resultados del servicio de bisqueda semdntica

La tabla 6.2 muestra los resultados de los experimentos realizados en nuestro servicio
de bisqueda semdntica y en el buscador del repositorio openEHR [92]. Nuestro servicio de
busqueda semdntica logré recuperar arquetipos relevantes para 38 de las 55 busquedas, alcan-
zando un 97.4 % de precisién y un 69.1 % de recall, mientras que el buscador del repositorio
de openEHR (con los operadores OR y AND) logré 95.5% y 80.0 % de precision y 40.0% y
9.1 % recall, respectivamente. Por tanto, nuestro enfoque mejord considerablemente el recall

(mds de un 70 % de mejora) respecto al buscador openEHR, manteniendo la precisién muy
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similar. El apéndice C muestra mds detalles sobre los resultados obtenidos por el servicio de
busqueda semdntica y por el buscador del repositorio openEHR.

Hemos detectado que la extraccion de los segmentos enriquecidos ha sido esencial para
mejorar el recall en el servicio de biisqueda. La extraccion de conceptos hermanos, de concep-
tos l6gicamente relacionados, ascendentes y descendentes durante la etapa de segmentacién
enriquecida, ha contribuido a realizar 8, 6, 9 y 7 busquedas de forma correcta, respectivamen-
te.

En vista de que nuestro sistema alcanzo un recall alto sin sacrificar la precision, se puede
concluir que los segmentos enriquecidos representan adecuadamente el contenido semdntico
de los arquetipos, y por tanto, el grado de expansién implementado durante la segmentacion

enriquecida ha sido apropiado y suficiente.

Tabla 6.2: Resultados de los experimentos con el servicio de bisqueda semdntica y con el buscador textual del
repositorio openEHR

Método de busqueda Recall Precision

Buscador textual del repositorio openEHR (operador AND) 5/55 (9.1 %) 4/5 (80.0 %)
Buscador textual del repositorio openEHR (operador OR) 22/55 (40.0%) | 21/22 (95.5 %)
Nuestro servicio de bisqueda semantica 38/55 (69.1 %) | 37/38 (97.4 %)

Se ha creado una aplicacién web que permite probar las bisquedas semanticas en el grupo
de arquetipos seleccionados para los experimentos’. A continuacién, exponemos dos ejemplos
de consultas, incluidas en los experimentos, en los que nuestro servicio de bisqueda semdntica

ha demostrado ser mas eficaz que el buscador de openEHR.

Ejemplo 1: Mejorando la bisqueda del término clinico ‘respiratory frequency’
con sinonimia de SNOMED-CT

El experto, durante la creacién del conjunto de datos de evaluacion, asigné el arquetipo
‘respirations’ como relevante ya que identificé un término local en el arquetipo equivalente al
término de busqueda ‘respiratory frequency’. El término local encontrado tiene id ‘at0004’,
nombre ‘Rate’ y descripcion ‘The rate of respirations’.

Ahora, explicamos brevemente qué sucede cuando buscamos el término clinico ‘respira-

tory frequency’ en ambos sistemas:

Shttp://archetypes-finder.appspot.com/
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El buscador de openEHR se limita a buscar el término ‘respiratory frequency’ en las de-
finiciones de términos locales de los arquetipos del repositorio. El buscador no es capaz de
detectar ninguna equiparacion léxica, por lo que no propone ningin arquetipo relevante al
usuario. En este caso, este buscador no es eficaz ya que el término de bisqueda es muy dis-
tinto 1éxicamente al término ‘Rate’, marcado por el experto como equivalente.

Nuestro servicio de buisqueda semdntica, siguiendo el flujo de la figura 6.5, es capaz de

determinar que el arquetipo ‘respirations’ es relevante para el término ‘respiratory frequency’.

— Primero, el servicio mapea el término consulta al concepto SNOMED-CT con id ‘86290005’
Dicho concepto tiene varias descripciones sindnimas asociadas: ‘respiratory rate’, ‘breat-

hing rate’, ‘respiratory frequency’, la dltima es exactamente igual al término buscado.

— Seguidamente, el servicio busca el concepto con id ‘86290005’ en los segmentos enri-
quecidos de los arquetipos, encontrandolo en el segmento del arquetipo ‘respirations’.
Este concepto estd presente en dicho segmento ya que ha sido equiparado al término
local con id ‘at0004’ y nombre ‘Rate’ del arquetipo ‘respirations’ durante la etapa de

mapping de la segmentacion (ver seccion 6.2.1 para mdas detalles sobre la etapa de map-
ping).

— Finalmente, el servicio notifica al usuario los arquetipos relevantes. La figura 6.6 mues-
tra la salida que ofrece la aplicacién web de bisqueda semadntica en este ejemplo. Vemos
que la aplicacién informa al usuario de que el concepto mapeado al término buscado, a

su vez, ha sido equiparado al término ‘rate’ del arquetipo ‘respirations’.

e @

¥ Conceptld: 86290005
\)9‘? (\d Mapping a SNOMED-CT Descripciones sinénimas:
N
Q O

respiratory rate
respiratory frequency
breathing rate

Concepto
encontrado ¥

Bisqueda del conceptoen | 2°cedea

los segmentos enriquecidos
Listado de arquetipos relevantes
Arquetipo 'respirations’ segmento del arquetipo
respirations'

Figura 6.5: Funcionamiento interno del servicio de bisqueda semantica con el término de bisqueda ‘respiratory
frequency’
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Knowledge Engineering Applied to Medicine (KEAM)

Home >> Applications >> Searcher

About the group
Projects
Members Semantic search in archetypes

Publications

Applications

Contact Query: respiratory frequency
@ Term 2 ConceptlD
1 archetype:

openEHR-EHR-OBSERVATION.respiration.v8.adl

The SNOMED-CT concept respiratory rate (observable entity) mapped to the
archetype term: Id=at0004 Text=Rate Description=The rate of respirations
Type=Element

Figura 6.6: Salida que ofrece la aplicacién web de bisqueda semantica con el término ‘respiratory frequency’

Ejemplo 2: Mejorando la busqueda del término clinico ‘hypotonia’ con rela-
ciones semanticas

El experto selecciond el arquetipo ‘apgar score’ como el mas relevante para el término
clinico ‘hypotonia’. El arquetipo ‘apgar score’ es usado para registrar 5 aspectos de la salud
de un recién nacido: esfuerzo respiratorio, frecuencia cardiaca, reflejos, tono muscular y color
de la piel. El experto considera relevante el arquetipo ‘apgar score’ ya que ‘hypotonia’ es un
posible hallazgo del tono muscular.

El buscador openEHR no propone ningin arquetipo relevante ya que el término ‘hypoto-
nia’ no aparece explicitamente en ningtn arquetipo.

Nuestro servicio de bisqueda semdntica, siguiendo el flujo de la figura 6.7, es capaz de

determinar que el arquetipo ‘apgar score’ es relevante para el término ‘hypotonia’:

— Primero, el servicio mapea el término buscado al concepto SNOMED-CT con id ‘398152000°.
Dicho concepto tiene una descripcion preferida ‘poor muscle tone (finding)’ y varias

descripciones sindnimas asociadas: ‘low muscle tone’ y ‘hypotonia’.
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— Posteriormente, el servicio busca el concepto mapeado en todos los segmentos enrique-

cidos de los arquetipos, encontrandolo en el segmento del arquetipo ‘apgar score’.

En este ejemplo, el concepto ‘poor muscle tone (finding)’ con id ‘398152000’ no estad
mapeado directamente a ningin término local del arquetipo ‘apgar score’, pero este
ha sido afiadido al segmento de ‘apgar score’ debido a que estd conectado a través de
la relacién l6gica ‘interprets’ al concepto ‘muscle tone’, el cual si que estd mapeado
directamente al término local del mismo nombre (ver etapa de extraccién de conceptos

relacionados en la seccién 6.2.1 para mas detalles).

Finalmente, la aplicacién web de biisqueda semdntica muestra al usuario el resultado
de la busqueda con el término ‘hypotonia’ (ver figura 6.8). Vemos que la aplicacién
propone como relevante el arquetipo ‘apgar score’, incluyendo ademas la siguiente jus-
tificacién: el concepto mapeado al término buscado (“poor muscle tone (finding)’ ) estd
conectado a través de la relacion de SNOMED-CT ‘interprets’ a un mapping del arque-

tipo ( ‘muscle tone (observable entity)’ ).

En este ejemplo, nuestro enfoque logré realizar correctamente la bisqueda gracias al uso

de las relaciones semanticas de SNOMED-CT. Estas relaciones le permitieron descubrir que el

término buscado, ‘hypotonia’, es un hallazgo clinico asociado al concepto observable ‘muscle

tone’, el cual estd explicitamente modelado en el arquetipo ‘apgar score’.

. . L /\
enriq dos de los arq p
° Conceptld: 398152000
O ) Descripciones sinénimas:
2 -
&o Mapping a SNOMED-CT poor muscle tone - !
°o° low muscle tone otros segmentos
S hypotonia =) P 4 S
X X EEE & £
> s £
835833

Concepto £,
encontrado F

&=
poor muscle tone =
. d (398152000) muscle tone
Busqueda del conceptoen | 2°cede@ = interprets-__(6918002)

los segmentos enriquecidos

Listado de arquetipos relevantes segmento del arquetipo

@

Figura 6.7: Funcionamiento interno del servicio de biisqueda semantica con el término de busqueda ‘hypotonia’
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Knowledge Engineering Applied to Medicine (KEAM)

Home >> Applications >> Searcher

About the group
Projects
Members Semantic search in archetypes

Publications

Applications

Contact Query: hypotonia
@ Term © ConceptID  Go to MetaMap to map the guery term
1 archetype:

openEHR-EHR-OBSERVATION.apgar.v4.adl

The SNOMED-CT concept poor muscle tone (finding) is hierarchically and/or logically
related to mappings of the archetype:

poor muscle tone (finding) INTERPRETS muscle tone (observable entity)

Figura 6.8: Salida que ofrece la aplicacién web de bisqueda semdntica con el término ‘hypotonia’

6.4.4. Servicio de comparacion semdntica

Se ha creado una sencilla interfaz web® para ofrecer al usuario el resultado de las compa-
raciones semanticas entre arquetipos. La aplicacion muestra un informe sobre los arquetipos
solapados y relacionados a un arquetipo seleccionado por el usuario.

Vamos a ver un ejemplo de nuestro servicio de comparacién semdntica con el arquetipo
‘baby observations’. Nuestro servicio, compara el segmento enriquecido de este arquetipo
con el resto de segmento enriquecidos, buscando: conceptos semilla comunes, relaciones entre
conceptos semilla, y conceptos comunes en los segmentos. La figura 6.9 muestra las relaciones
y solapes detectados por nuestro servicio entre el segmento de ‘baby observations’ y el resto
de segmentos.

Por una parte, el servicio ha identificado dos arquetipos solapados (‘facces’ y ‘wellbeing’)
con el arquetipo ‘baby observations’ debido a que comparten conceptos semilla en sus respec-

tivos segmentos. El arquetipo ‘faeces’ y ‘baby observations’ comparten el concepto semilla:

Shttp://medicalconcepts-finder.appspot.com/
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segmento del arquetipo 'baby observations'
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Leyenda:
@ Conceptos semilla del arquetipo Conceptos semilla
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Figura 6.9: Relaciones y solapes detectados por el servicio de comparacién semdntica entre el segmento de ‘baby
observations’ y el resto de segmentos.

‘stool observable’, ‘soft stool” y ‘liquid stool’. Mientras que ‘wellbeing’ y ‘baby observations’
comparten ‘sleep function’.

Por otra parte, el servicio ha identificado varios arquetipos relacionados: entre ellos ‘apgar
score’ y ‘urine output’. El arquetipo ‘apgar score’ se considera relacionado a ‘baby observa-
tions’ ya que los segmentos enriquecidos de ambos arquetipos contienen conceptos semilla
que estdn relacionados jerdrquicamente. Concretamente, el concepto ‘component of apgar
score’ (perteneciente al segmento de ‘apgar score’) es hijo de ‘neonate observable’ (pertene-
ciente al segmento de ‘baby observations’).

La figura 6.10 muestra parte del informe textual generado por la aplicaciéon web sobre los
arquetipos solapados y relacionados al arquetipo ‘baby observations’.
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Knowledge Engineering Applied to Medicine (KEAM)

Home >> Applications >> Saarcher

About the group
Projects Observation archetypes semantically related to baby observations
Members

Publications
Summary
Applications

Contact Shared concepts: facces and wellbeing archetype
Hierarchically related concepts: apgar score and urine output archetype

Logically related concepts: conscious state archetype

Shared Antecedents with: postnatal mother

Details

Shared concepts:

faeces archetype

stool observable (observable entity]) 364683004
soft stool (finding) 27721006
liguid stool {(finding) 25221200%

wellbeing archetype

sleep, function (observable entity) 258152006

Hierarchically related concepts

apgar archetype

Source: component of apgar score (observable entity) [apgar score
archetype]

Relationship: is a

Destination: neonate observable (observable entity] [baby observations
archetype]

urine archetype

Source: urine output observable [observable entity) [urine output
archetype]

Relationship: is a

Destination: urine observable (observable entity) [baby cbservations
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Figura 6.10: Salida generada por la interfaz web sobre los arquetipos solapados y relacionados al arquetipo ‘baby

observations’
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6.5. Discusion

6.5.1. Trabagjo relacionado
Trabajo relacionado en segmentacién ontolégica

El crecimiento, en tamafio y complejidad, de las terminologias y ontologias ha provoca-
do el surgimiento de un drea independiente de investigacién conocida como segmentacién
o modularizacidn ontoldgica. Esta tiene el objetivo de extraer porciones autocontenidas de
ontologias adecuadas a necesidades particulares. Estas porciones de ontologias suelen deno-
minarse sub-ontologias, médulos o segmentos ontoldgicos y tienen la caracteristica de ser
ontologias vélidas en si mismas, sin referenciar a la ontologia fuente. Las sub-ontologias han
sido usadas para favorecer el procesamiento de las ontologias por las aplicaciones (p.e. para
aplicaciones de razonamiento o inferencia), para la anotacién de datos y para generar vistas
de una ontologia comprensibles por humanos [48, 122, 112, 134, 91].

Varias metodologias, entre ellas PROMPT [91], MOVE [14] y la investigacion de Sei-
denberg y Rector [112], han sido propuestas para la segmentacidn ontolégica, produciendo
porciones autocontenidas de ontologias desde un ontologia fuente. Todas ellas comparten la
nocién de clausura transitiva de un concepto. Sin embargo, sélo la investigacién de Seidenberg
y Rector [112] usa la meta-informacion de la semantica de la ontologia para automatizar en
mayor grado el proceso de extraccidn y para producir un mejor segmento. Una comparacién
mads detallada sobre estas metodologias puede ser consultada en [112].

Sari et al. usaron MOVE como framework para extraer sub-ontologias de SNOMED-CT
con el objetivo de representar el contenido seméantico de los arquetipos [110]. En este trabajo,
un usuario experto ha seleccionado los conceptos semilla de partida. Es decir, el método
dispone de un conjunto dado de conceptos semilla, como suele ser habitual en la segmentacion
ontolédgica [112, 80]. Sin embargo, en nuestro trabajo las semillas no estaban disponibles, por
lo que adicionalmente se han aplicado técnicas de mappings para obtenerlas, mediante la
equiparacion de términos locales de arquetipos a conceptos SNOMED-CT. Nuestras técnicas
de mapping han demostrado ser efectivas en esta tarea, logrando un 95.8 % de precisioén y
75.9% de recall (ver seccién 5.4 para mds detalles sobre el rendimiento de las técnicas de
mapping). Por tanto, nuestro enfoque tiene la ventaja de no requerir la intervencién de un
experto en ninguna etapa de la segmentacion.

Loépez-Garcia et al. han propuesto extraer segmentos de SNOMED-CT para anotar infor-

mes de alta de cardiologia [80]. Los segmentos fueron extraidos con 5 técnicas diferentes:
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4 técnicas heuristicas de recorrido de grafo y una técnica basada en logica. Posteriormente,
los segmentos fueron filtrados con informacién de frecuencia de MEDLINE. Aunque Lépez-
Garcfia et al. afirmaron que los segmentos extraidos son valiosos, reconocieron que estos tenian
un tamafio excesivo. Por ejemplo, sus técnicas de recorrido de grafo obtuvieron segmentos de
un tamafio medio del 17 % al 51 % respecto al tamafio total de SNOMED-CT. Nuestro trabajo
también aplicé técnicas de recorrido de grafo y sin embargo extrajo subconjuntos mucho mas
manejables (inferiores de media al 1% de SNOMED-CT). Dos razones podrian explicar la
diferencia en el tamafio de los segmentos: (1) nuestras técnicas incluyen filtros heuristicos
para descartar conceptos poco relevantes o muy genéricos (ver seccidon 6.2.1) y (2) hemos
comprobado que los concepto semilla de un arquetipo estan fuertemente relacionados, por lo
que tienden a estar concentrados en las mismas jerarquias de SNOMED-CT. Esto favorece a

la extraccion de segmentos mds pequefios.

Trabajo relacionado en buisqueda semdntica en el dmbito clinico

Recientemente, algunos estudios han usado ontologias biomédicas para explorar la bus-
queda semadntica en el dmbito clinico [71, 42]. Koopman et al. [71] propusieron un enfoque
novedoso para buscar informacién dentro de los EHRs basado en la equiparacién de concep-
tos en lugar de la equiparacion de palabras clave (enfoque clasico). En este enfoque, Koopman
et al. transformaron las consultas y el texto plano de los documentos de los EHRs a conceptos
SNOMED-CT, usando herramientas de UMLS, e implementaron un motor de recuperacién
basado en la bisqueda de equiparaciones de conceptos entre las consultas y los documentos.
Una evaluacién realizada con una coleccién real de EHRs mostré que su sistema basado en
conceptos mejoro la precision en un 30 % con respecto a un sistema basado en palabras clave.
La principal diferencia de nuestro enfoque con respecto al trabajo de Koopman et al. es que
nosotros ademds de mapear los términos clinicos de los EHRs a conceptos SNOMED-CT,
usamos las relaciones de SNOMED-CT para expandir dichos conceptos con otros del entorno
cercano de SNOMED-CT. Esto nos ha permitido aumentar la cobertura de nuestro servicio de
busqueda sin pérdida de precision.

Fernandez-Breis et al. también desarrollaron un sistema para realizar bisquedas semanti-
cas en arquetipos [42]. Sin embargo, el sistema requiere una costosa etapa previa de anotacién
manual de los arquetipos con conceptos SNOMED-CT. Nosotros hemos propuesto un méto-
do automatico para anotar los arquetipos con conceptos SNOMED-CT y crear segmentos en

torno a estos conceptos.
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Trabajo relacionado en comparacion semdntica de arquetipos

Lezcano et al. han propuesto un método para categorizar los arquetipos por medio de
conceptos UMLS [78]. Lezcano et al. han usado las relaciones del metathesaurus de UMLS
para identificar las intersecciones y similitudes entre arquetipos. La salida de su método es
un grafo para reflejar la conectividad o similitud entre cada par de arquetipos de un repo-
sitorio. Nuestro enfoque anota los arquetipos mediante segmentos SNOMED-CT en vez de
con conceptos UMLS y estd mds centrado en encontrar arquetipos relacionados a una dado,
mostrando informacién detallada sobre los tipos de similitudes semanticas detectadas.

6.5.2. Aportaciones

Las aportaciones y hallazgos de este capitulo se pueden sintetizar en los siguientes puntos:

— Un método automdtico para representar y anotar semanticamente los arquetipos clinicos

mediante la extraccién de subconjuntos relevantes de SNOMED-CT.

o El método propuesto tiene una ventaja importante respecto a la mayoria de los
enfoques de segmentacion existentes: incluye técnicas de mapping avanzadas ca-
paces de generar automdticamente y con gran precision los conceptos semilla,
necesarios para iniciar la segmentacién. La gran mayoria de enfoques existentes

parten de un conjunto de conceptos semilla dados por un experto [80, 112].

— Aplicaciones que usan los subconjuntos de SNOMED-CT asociados a los arquetipos
para afiadir funcionalidades avanzadas a los repositorios de arquetipos. Una de las apli-
caciones propuestas plantea un sistema de busqueda semdntica que es capaz de superar
algunas de las limitaciones de los buscadores existentes en los repositorios de arqueti-
pos. Dichos buscadores tratan de localizar informacién mediante una bisqueda textual
basada en palabras clave. En contraste, nuestro enfoque es capaz de representar tanto
la consulta como los arquetipos mediante conceptos de SNOMED-CT. El sistema de

busqueda semdéntica propuesto:

e Mejora en un 70 % en términos de recall a los sistemas de buisqueda basados en
palabras clave en tareas de recuperacion de informacién dentro de un repositorio
de arquetipos.

e Aporta dos ventajas importantes:

o Se aprovecha la sinonimia incluida en SNOMED-CT para optimizar las bus-

quedas y no depender totalmente de la coincidencia de palabras clave. Asi,
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por ejemplo, si un usuario busca el término ‘respiratory frequency’ nuestro
sistema podria identificar que el término local ‘rate of respiration’ del arque-
tipo ‘respirations’ es equivalente, ya que ambos términos son descripciones
sinénimas definidas en el concepto de SNOMED-CT con id 86290005 (ver

ejemplo 1 en la seccién 6.4.3).

o Se aprovechan las relaciones semanticas definidas en SNOMED-CT para
enriquecer las busquedas. Nuestro sistema asigna relevancia a un arquetipo si
este tiene términos locales relacionados semdnticamente al término de bus-
queda. Asi, por ejemplo, si un usuario busca el término ‘hypotonia’ nuestro
sistema identifica que el arquetipo ‘apgar score’ es relevante, ya que incluye
términos locales (p.e. ‘muscle tone’ y ‘normal tone’) relacionados 16gicamen-
te o jerarquicamente en la red de SNOMED-CT a ‘hypotonia’ (ver ejemplo 2

en la seccién 6.4.3).

6.5.3. Trabajo futuro

Los experimentos han demostrado que los segmentos de SNOMED-CT son ttiles para
afiadir funcionalidades de bisqueda y comparacién semantica en un grupo los arquetipos. En
el futuro seria interesante integrar nuestra metodologia de segmentacién en los repositorios
de arquetipos actuales.

Ademas, hemos identificado tres potenciales nuevas aplicaciones de la segmentacién en
SNOMED-CT para arquetipos clinicos: (1) recomendacién de nuevo contenido para arqueti-
pos existentes, (2) ayuda para la creacién de nuevos arquetipos y (3) agrupacion automética
de los arquetipos de un repositorio.

Hemos detectado que los segmentos enriquecidos extraidos pueden ser utilizados para re-
comendar extensiones en los arquetipos existentes. Especificamente, comprobamos que los
conceptos pertenecientes a los segmentos enriquecidos que no han sido modelados directa-
mente en los arquetipos son muy buenos candidatos para ampliar o enriquecer los arquetipos.
Por ejemplo, en el arquetipo ‘respirations’ el término ‘Depth’ tiene s6lo asociado 3 valores:
‘shallow’, ‘normal’ y ‘deep’ (ver figura 5.8). Sin embargo, el segmento enriquecido asociado
a este arquetipo, gracias al uso de las relaciones SNOMED-CT, contiene una gran cobertura
de hallazgos clinicos relacionados a la profundidad respiratoria, entre ellos: ‘cannot breathe
deeply enough’, ‘depth of respiration varies’ o ‘excessively deep breathing’, los cuales po-

drfan ser afiadidos al arquetipo. En el futuro podria ser interesante implementar herramientas
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automaticas para recomendar mejoras concretas en los arquetipos, aprovechando el conoci-
miento representado en SNOMED-CT.

También, creemos que seria interesante explorar formas de usar el conocimiento médico
representado en SNOMED-CT para facilitar la creacién de nuevos arquetipos. En este senti-
do, consideramos que serfa util para los modeladores de arquetipos disponer de un pequefio
segmento de SNOMED-CT sobre el concepto clinico a modelar en el arquetipo. Por ejem-
plo, si un modelador tiene que crear un nuevo arquetipo sobre el colesterol, se podria extraer
un segmento SNOMED-CT partiendo del concepto semilla ‘ cholesterol (substance)’, con la
metodologia propuesta en la seccién 6.2.1. El modelador podria consultar dicho segmento
para descubrir y reusar los conceptos y relaciones semanticas de SNOMED-CT asociadas al
concepto colesterol.

Hemos identificado que los segmentos extraidos pueden ser ttiles para agrupar automa-
ticamente el conjunto de arquetipos. La coincidencia de ciertos conceptos genéricos entre
diferentes segmentos puede ser una primera aproximacion para crear clisters. Por ejemplo,
los segmentos correspondientes a varios arquetipos (‘height’, ‘body weight’, ‘body mass’,
‘head circumference’ y ‘waist and hip’) comparten el concepto SNOMED-CT ‘body measu-
re’ por lo que podria crear un cldster. Mientras que otro cluster podria estar formado por los
arquetipos ‘Urine Output’, ‘Uterine contractions’ y ‘Perineum’ ya que comparten el concepto

‘Urogenital observable’.

6.6. Resumen

En los ultimos afios han surgido repositorios online donde los arquetipos clinicos son
publicados y revisados colaborativamente por diferentes usuarios [92, 90]. El niimero de ar-
quetipos en los repositorios ha estado constantemente creciendo y todo apunta a que este
crecimiento se mantendrd en los préximos afios. A pesar de este gran impulso en el modelado
de arquetipos, los repositorios todavia no cuentan con herramientas avanzadas para gestionar
y buscar informacién clinica en los arquetipos. Practicamente, se limitan a ofrecer bisquedas
léxicas dentro de las definiciones textuales de los arquetipos.

La falta de herramientas de buisqueda avanzada en los repositorios dificulta la reutilizacion
de arquetipos, causando la creacién de nuevos arquetipos solapados y repetitivos. También,
complica el proceso de migracién y mapping entre modelos de datos clinico propietarios

(existentes en muchos sistemas de informacién clinica actuales) y arquetipos clinicos.
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En este capitulo hemos planteado una aproximacién para afiadir algunas funcionalidades
semanticas a los repositorios de arquetipos. En nuestra aproximacion, los arquetipos clinicos
son anotados semdnticamente mediante sub-ontologias de SNOMED-CT. Ademas, se han im-
plementado dos aplicaciones concretas que usan estas sub-ontologias para identificar relacio-
nes y solapes entre arquetipos, y para gestionar bisquedas semdnticas de conceptos clinicos
en los arquetipos.

La aplicacién de biisqueda semdntica fue disefiada con el propdsito de buscar arqueti-
pos relacionados a un término clinico (p.e. una enfermedad o un hallazgo clinico). Para ello,
la aplicacién, en primer lugar, convierte automdticamente el término clinico buscado a un
concepto SNOMED-CT, y a continuacién lo busca en los segmentos asociados a todos los
arquetipos. Es decir, la bisqueda de informacién se realiza mediante la equiparacién de con-
ceptos clinicos, mds que mediante la equiparacién de palabras clave (método usado en los
repositorios actuales).

Los experimentos con la aplicacién de busqueda semantica, realizados con 16 arquetipos
clinicos y 55 términos consulta, mostraron resultados prometedores: 38 de las 55 consultas
realizadas obtuvieron un resultado relevante, con un recall del 69.1 % y una precision del
97.4 %, frente al buscador de openEHR que alcanz6 40.0 % de recall y 95.5 % de precision.

Este capitulo ha demostrado que la anotacion semantica de los arquetipos con sub-ontolo-
gias SNOMED-CT puede mejorar considerablemente la gestion y busqueda en los actuales
repositorios de arquetipos. Ademds, se ha planteado que la segmentaciéon en SNOMED-CT
con arquetipos clinicos también podria ser 1til para otras aplicaciones: en la recomendacién
de nuevo contenido para arquetipos existentes, en la creacién de nuevos arquetipos y en la

agrupacion automatica de los arquetipos de un repositorio.






CAPITULO 7

CONCLUSIONES Y TRABAJO FUTURO

Uno de los retos actuales de la informatica médica es lograr la interoperabilidad semdntica
entre los sistemas de informacion de distintas instituciones sanitarias [121]. La interoperabili-
dad permitird que los sistemas de informacién intercambien y comprendan automaticamente
los datos clinicos de los pacientes, facilitando el acceso completo a dichos datos desde cual-
quier institucién sanitaria.

Uno de los pasos necesarios hacia la interoperabilidad semantica es que las terminologias
clinicas se incorporen progresivamente en la HCE para representar de una forma estandarizada
y consistente la informacion clinica de los pacientes [29, 121].

Aunque se han hecho algunos avances en el uso de la terminologias, la realidad es que
actualmente una gran parte de la informacién clinica de la HCE es registrada en lenguaje
natural y no es enlazada con terminologias del &mbito clinico. El gran tamafio y complejidad
de estas terminologias y la falta de herramientas avanzadas que automaticen los procesos de
enlazado y de bisqueda de conceptos relevantes son dos de las principales causas que han

impedido un mayor uso e integracién de las terminologias en la HCE.

7.1. Contribuciones y hallazgos empiricos

En esta tesis, se ha intentado proporcionar una solucién para resolver la falta de métodos
avanzados para enlazar de forma automatica la informacioén clinica de la HCE con terminolo-
gias estandar. También, se han planteado aplicaciones que demuestran las ventajas de integrar

una terminologia de referencia en repositorios de datos clinicos.
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Mais especificamente, las aportaciones de la tesis se pueden sintetizar en los siguientes

puntos:

1. Una extensa recopilacién de técnicas orientadas a la busqueda de conceptos en SNO-
MED-CT. Esta recopilacién puede ser de interés como fuente de consulta para el disefio

de futuras herramientas de busqueda en extensas terminologias clinicas.

2. Una herramienta de bisqueda que combina diferentes estrategias de mapping para fa-
cilitar la biisqueda de conceptos relevantes en SNOMED-CT dado un término clinico.
La herramienta propuesta:

— Incluye técnicas innovadoras que hasta nuestro conocimiento no habian sido usa-
das en los procesos de busqueda de SNOMED-CT:

e Una técnica de expansion de consultas avanzada capaz de inferir sinénimos
relevantes del ambito médico analizando el inmenso corpus de descripciones
de SNOMED-CT, y con ello, expandir el término buscado con otros términos
alternativos con significados similares.

e Una técnica que explota las relaciones semanticas de SNOMED-CT para ad-

quirir més informacidn sobre el significado de los conceptos.

— Mejora en méas de un 25 % en términos de recall a dos destacados navegadores de
SNOMED-CT en tareas de busqueda automatica de conceptos. Gran parte de esta

ganancia se obtuvo gracias a la técnica de expansion de consultas.

3. Un método para enlazar automdaticamente la informacién clinica de arquetipos open-
EHR con conceptos de SNOMED-CT. El método propuesto:

— Se diferencia de otras herramientas relacionadas en que pone especial énfasis en
el uso de la informacién contextual y estructural implicita en los arquetipos y en
SNOMED-CT para mejorar el enlazado entre ambos. Los experimentos mostraron
que la inclusién de las técnicas contextuales y estructurales en el método logréd

aumentar el recall en algo mas de un 15 %.

— Mejora entre un 10 % y un 35 % el recall de otras herramientas relacionadas. Ade-
mds, logra una mayor precisioén ya que reduce considerable el nimero medio de
conceptos candidatos necesarios para enlazar correctamente los arquetipos.

— Incluye una interfaz grafica pensada para facilitar a los expertos la revisién y edi-

cién de los enlaces creados por el método automatico.
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4. Un método automdtico para representar y anotar semanticamente los arquetipos clini-
cos mediante la extraccién de subconjuntos relevantes de SNOMED-CT. El método pro-
puesto tiene una ventaja importante respecto a muchos de los enfoques de segmentacion
existentes: incluye técnicas de mapping avanzadas capaces de generar automaticamente
y con gran precision los conceptos semilla, necesarios para iniciar la segmentacion. La
mayoria de los enfoques existentes requieren que un experto seleccione los conceptos
semilla [80, 112].

5. Varias aplicaciones que usan los subconjuntos de SNOMED-CT asociados a los arque-
tipos para afiadir funcionalidades avanzadas a los repositorios de arquetipos. Una de las
aplicaciones propuestas plantea un sistema de bisqueda semdantica orientado a mejorar
la recuperacién de informacién en un repositorio de arquetipos. El sistema de bisqueda
semdntica propuesto:

— Mapea el término clinico buscado a un concepto SNOMED-CT y usa los segmen-
tos asociados a los arquetipos para realizar las bisquedas.
— Aporta dos ventajas importantes:

e Se aprovecha la sinonimia incluida en SNOMED-CT para optimizar las bus-
quedas y no depender totalmente de la coincidencia de palabras clave.

e Se aprovechan las relaciones semdnticas definidas en SNOMED-CT para en-
riquecer las bisquedas. Nuestro sistema es capaz de asignar relevancia a un
arquetipo si este tiene términos locales relacionados semanticamente al tér-
mino de bisqueda.

— Mejora en un 70 % en términos de recall a los sistemas de bisqueda basados en
palabras clave en tareas de recuperacion de informacién dentro de un repositorio

de arquetipos.

6. Un estudio sobre varias caracteristicas de los arquetipos clinicos disponibles en los
repositorios publicos. En concreto, el estudio incluye un andlisis sobre: (1) la frecuen-
cia de las categorias semdnticas de los conceptos enlazados con los distintos tipos de
fragmentos de los arquetipos, y sobre (2) las relaciones semanticas existentes entre los

conceptos enlazados en un mismo arquetipo.

7. Una discusién que recoge varias deficiencias de los modelos de arquetipos y de SNO-
MED-CT, detectadas durante el transcurso de esta tesis, que han dificultado el enlazado

y la integracién de estos modelos.
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7.2. Conclusiones

La presente tesis proporciona metodologias prometedoras para el enlazado automatico de
datos clinicos con la terminologia SNOMED-CT. Dichas metodologias han incorporado téc-
nicas innovadoras para la bisqueda de conceptos en SNOMED-CT, han integrado eficiente-
mente diferentes tipos técnicas y lo mds importante, han conseguido resultados muy positivos,
mejorando en diferentes experimentos los resultados de otras herramientas relacionadas, tanto
las comerciales, como las desarrolladas por importantes instituciones ptblicas.

En la actualidad hay un consenso claro que apunta a que las terminologias clinicas deben
integrarse en mayor medida en la HCE [29, 121]. Creemos que las metodologias presentadas
en esta tesis pueden aportar un significativo valor en futuros procesos de enlazado de informa-
cion clinica, reduciendo en gran medida la carga de trabajo de los expertos en terminologias.

La tesis también muestra, mediante la implementacion de varias aplicaciones piloto, que la
terminologia SNOMED-CT puede ser usada como un recurso léxico y semantico para facilitar

la gestion y la bisqueda en extensos repositorios de datos clinicos.

A continuacion, se enumeran algunas lecciones y conclusiones extraidas durante el trans-

curso de la tesis:

— La combinacién de diferentes tipos de técnicas y estrategias de mapping es fundamental
para mejorar el rendimiento de las herramientas de bisqueda de conceptos en extensas

terminologias clinicas.

— Las técnicas de expansién de consultas mejoran notablemente los resultados de las biis-
quedas en SNOMED-CT, especialmente cuando no se dispone de informacién de con-
texto del término buscado. Se ha comprobado que SNOMED-CT es una gran fuente de

conocimiento en la que inferir sinénimos especificos del &mbito médico.

— Las técnicas contextuales y estructurales son especialmente ttiles cuando se trata de
enlazar términos clinicos procedentes de modelos estructurados, tales como arquetipos
openEHR. Se ha demostrado que es factible automatizar el enlazado entre términos
de arquetipos y terminologias clinicas como SNOMED CT con una precisién y recall
elevada, si se hace uso de la informacién contextual y estructural implicita en los ar-
quetipos y en SNOMED CT.
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— EI empleo de técnicas estructurales y de desambiguacion permite validar automatica-

7.3.

mente los enlaces creados con técnicas 1éxicas cldsicas y reducir de esta manera la

participacion de expertos en la revision de los enlaces.

Se ha detectado que en muchas situaciones la informacién clinica de los arquetipos esta
relacionada semanticamente, tal como lo estd en SNOMED-CT. Este hallazgo deberia
ser considerado en el disefio de futuras herramientas de enlazado de arquetipos con

terminologias clinicas.

El contenido semdntico de los arquetipos puede ser representado exitosamente con seg-
mentos de SNOMED-CT. Ademds, es factible que estos segmentos sean generados
de forma completamente automdtica mediante una metodologia basada en técnicas de

mapping y de segmentacién ontoldgica.

El uso de segmentos de SNOMED-CT, como forma de representacién de arquetipos,

facilita el manejo y la gestién de extensos repositorios de arquetipos.

La busqueda semdntica, apoyada en el uso de conceptos y relaciones SNOMED-CT,
mejora notablemente la recuperacion de informacién dentro de repositorios de arqueti-

pos frente a sistemas de bisqueda basados en palabras clave.

Limitaciones y trabajo futuro

Las herramientas de enlazado desarrolladas en la tesis (capitulos 4 y 5) no han explotado
las estrategias de post-coordinacién para conceptos SNOMED-CT. Se han centrado
en la bisqueda de un tnico concepto capaz de representar completamente el término
clinico de busqueda. En el futuro, seria interesante implementar estrategias especificas
para mapear automaticamente este tipo de términos a expresiones post-coordinadas de
SNOMED-CT.

Las herramientas desarrolladas estdn optimizadas para mapear términos de entrada cor-
tos con conceptos de SNOMED-CT. En el futuro, las herramientas podrian ser adap-
tadas para dar soporte a la anotacién automatica de textos de entrada largos (p.e. resu-
menes de articulos cientificos o informes no estructurados de pacientes) con conceptos
SNOMED-CT.
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— También seria interesante incorporar e integrar las herramientas creadas en entornos

relevantes donde se pueda sacar el maximo partido a sus funcionalidades. Por ejemplo,
la inclusién de las herramientas a un navegador de SNOMED-CT podria mejorar las
funcionalidades de buisqueda de conceptos de dicho navegador. Mientras que la incor-
poracién de las herramientas a un repositorio de arquetipos facilitaria la creacién de

enlaces entre los términos clinicos de los arquetipos y los conceptos SNOMED-CT.

Las herramientas de enlazado han sido evaluadas con conjuntos de datos concretos (ar-
quetipos de tipo ‘Observacién’ y términos procedentes de un glosario de procedimien-
tos patoldgicos). Sin duda seria positivo realizar experimentos adicionales con diversos
tipos de datos clinicos para medir el rendimiento de las herramientas desarrolladas en

nuevos escenarios.

Durante la tesis se han identificado nuevas aplicaciones de la segmentacién en SNO-
MED-CT en el dambito de los arquetipos clinicos (capitulo 6). En concreto, hemos des-
crito que la extraccion y el uso de subconjuntos relevantes de SNOMED-CT podria: (1)
ayudar en la creacion de nuevos arquetipos, (2) recomendar nuevo contenido clinico en
arquetipos existentes y (3) facilitar la agrupacién automatica de los arquetipos de un re-
positorio. En el futuro podria ser interesante explorar estas aplicaciones con el objetivo
de simplificar la creacién y gestion de los arquetipos.



APENDICE A

EVALUACION DEL ENLAZADO DE
TERMINOS CLINICOS Y SNOMED-CT

Este apéndice incluye informacién extra sobre la evaluacién y los resultados obtenidos
por la herramienta descrita en el capitulo 4, centrada en localizar conceptos relevantes de
SNOMED-CT dado un término clinico.

Detalles sobre la etapa de entrenamiento de la técnica de desambiguacion

Se ha usado la implementacién de SVM de la libreria Kernlab del lenguaje R para entrenar
la técnica de desambiguacion de las configuraciones HMAS y HMSS. A continuacién, se
muestra la funcién y los pardmetros concretos utilizados para llevar a cabo los procesos de

entrenamiento en ambas configuraciones:
— Pardmetros para el entrenamiento de HMAS:
modeloHMAS <- ksvm(x, y, type=‘C-svc’, kernel=‘rbf’ kpar=list(sigma= 1.0),C= 50.0)

— Pardmetros para el entrenamiento de HMSS:

modeloHMSS <- ksvm(x, y,type=‘eps-svr’, kernel="rbf’ kpar=list(sigma= 1.0),C=20.0)

Términos seleccionados para la evaluacion

Para la evaluacién de la herramienta de biisqueda en SNOMED-CT se seleccionaron 300

términos de un glosario de procedimientos en patologia publicado por la Sociedad Espaiiola
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de Anatomia Patolégica. Dicho glosario incluye ademads los conceptos SNOMED-CT equi-
valentes asignados por expertos clinicos [44]. Los términos pueden ser consultados en el si-
guiente fichero PDF!. El fichero contiene 4 columnas con la siguiente informacién: el término
clinico en formato textual, el identificador del concepto SNOMED-CT asociado al término,

la descripcién textual de dicho concepto en espafiol y la descripcion en inglés.

Resultados del mapping automdatico (experimento 1)

Los mappings creados durante el experimento 1 (centrado en evaluar la capacidad de las
herramientas para mapear automdticamente los términos a SNOMED-CT) pueden ser con-
sultados en el siguiente fichero PDF?. El fichero incluye los resultados de 5 ejecuciones in-
dependientes con 100 términos clinicos seleccionados aleatoriamente. El fichero contiene las
siguientes 5 columnas de izquierda a derecha: el término clinico buscado, el concepto de
SNOMED-CT asignado por los expertos (el gold standard), el concepto encontrado por el na-
vegador UMLS de la NLM, el concepto seleccionado por el navegador ITServer y finalmente

el concepto sugerido por HMAS, nuestra herramienta de mapping automaético.

Resultados del mapping semi-automatico (experimento 2)

Los mappings creados durante el experimento 2 (centrado en evaluar la capacidad de las
herramientas para recomendar a los expertos varias alternativas de mapping) pueden ser con-
sultados en el siguiente fichero PDF>. El fichero incluye los resultados de 5 ejecuciones inde-
pendientes con 100 términos clinicos seleccionados aleatoriamente, y contiene las siguientes
5 columnas de izquierda a derecha: el término clinico buscado, el concepto de SNOMED-CT
asignado por los expertos (el gold standard) y los 5 conceptos sugeridos por los navegadores

NLM e ITServer y por nuestra herramienta de mapping semi-automatico (HMSS).

! Términos seleccionados para la evaluacién: http: //goo.gl/T3IWzE
2 Resultados del experimento de mapping automdtico: http://goo.gl/e32GrV
3 Resultados del experimento de mapping semi-automatico: http: //goo.gl/W3211y


http://goo.gl/T3IWzf
http://goo.gl/e32GrV
http://goo.gl/W32l1y

APENDICE B

EVALUACION DEL MAPPING ENTRE
ARQUETIPOS OPENEHR Y SNOMED-CT

Este apéndice incluye informacién extra sobre la evaluacién y los resultados obtenidos
por el método automadtico descrito en el capitulo 5, orientado a enlazar términos clinicos de
arquetipos con conceptos de SNOMED-CT.

Arquetipos seleccionados para la evaluacion

Las evaluaciones realizadas en los capitulos 5 y 6 incluyeron arquetipos Observation pro-
cedentes de un repositorio surgido a raiz de un proyecto piloto del Servicio de Salud Nacional
de Reino Unido (NHS). En la actualidad, este repositorio ya no estd disponible. Aunque cabe
mencionar que muchos de los arquetipos que poblaban el repositorio NHS pueden encontrarse
hoy en dia en el repositorio CKM de openEHR [92] (en algunos casos los arquetipos podrian
haber sufrido pequefias modificaciones y actualizaciones). A continuacién se enumeran los

25 arquetipos seleccionados para los experimentos:

openEHR-EHR-OBSERVATION.apgar.v4.adl
openEHR-EHR-OBSERVATION.baby_general_observations.v1.adl
openEHR-EHR-OBSERVATION.blood_pressure.v2.adl
openEHR-EHR-OBSERVATION.body_mass_index.v3.adl
openEHR-EHR-OBSERVATION.body_weight.v3.adl
openEHR-EHR-OBSERVATION.conscious_state.v4.adl
openEHR-EHR-OBSERVATION.faeces.v2.adl
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openEHR-EHR-OBSERVATION .feeding.v3.adl
openEHR-EHR-OBSERVATION.fetal_movement.v2.adl
openEHR-EHR-OBSERVATION.head_circumference.v2.adl
openEHR-EHR-OBSERVATION.heart_rate.v3.adl
openEHR-EHR-OBSERVATION .height.v4.adl
openEHR-EHR-OBSERVATION .hydration.v3.adl
openEHR-EHR-OBSERVATION.mobility.v4.adl
openEHR-EHR-OBSERVATION .palpation_breast.v1.adl
openEHR-EHR-OBSERVATION.perineum.v1.adl
openEHR-EHR-OBSERVATION.postnatal_mother.v2.adl
openEHR-EHR-OBSERVATION .respiration.v8.adl
openEHR-EHR-OBSERVATION.speech.v2.adl
openEHR-EHR-OBSERVATION.substance_use-tobacco.v7.adl
openEHR-EHR-OBSERVATION.urine_output.v2.adl
openEHR-EHR-OBSERVATION.uterine_contractions.v1.adl
openEHR-EHR-OBSERVATION.visual_acuity.v3.adl
openEHR-EHR-OBSERVATION.waist_hip.v1.adl
openEHR-EHR-OBSERVATION.wellbeing.v3.adl

Ya que el repositorio de NHS ya no estéd disponible, hemos habilitado una web! donde se
pueden consultar y descargar los arquetipos enumerados previamente. En la web incluimos
dos versiones de los arquetipos: una contiene los arquetipos originales del repositorio NHS
con los escasos mappings creados por los propios modeladores de arquetipos. La otra versién
incluye estos arquetipos con abundantes mappings a SNOMED-CT elaborados por expertos
clinicos. Estos mappings expertos han sido creados como parte de esta tesis con el objetivo de

servir de referencia para la evaluacion de los métodos automaticos de mapping.

Salida generada por el método automdatico de mapping

El método automatico de mapping genera automaticamente un fichero XML con los map-
pings encontrados para cada arquetipo. El fichero incluye meta-informacién del arquetipo
(nombre, version y tipo del arquetipo) e informacién de los mappings. Para cada mapping se
almacena el término del arquetipo mapeado, su identificador local, los identificadores de los

"http://www.usc.es/keam/TermArchetypes/input.html


http://www.usc.es/keam/TermArchetypes/input.html

conceptos SNOMED-CT, la descripcién textual de los mismos y la técnica usada para detectar
el mapping. En el fichero XML, también se han incluido los mappings expertos de referencia
para facilitar la evaluacién tanto manual como automética. Asi, en un mismo fichero estdn
los mappings de referencia creados por expertos y los mappings asignados por el método
automdtico. Hemos creado una web? para la consulta y descarga de estos ficheros XML.

’http://www.usc.es/keam/TermArchetypes/output . html


http://www.usc.es/keam/TermArchetypes/output.html




APENDICE C

EVALUACION DE LA SEGMENTACION Y DE
LA BUSQUEDA SEMANTICA EN ARQUETIPOS

Este apéndice incluye informacién extra sobre la evaluacién y los resultados obtenidos
por el método de segmentaciéon de SNOMED-CT y por el servicio de bisqueda semdntica

descrito en el capitulo 6.

Arquetipos seleccionados para los experimentos de busqueda

openEHR-EHR-OBSERVATION.apgar.v4.adl
openEHR-EHR-OBSERVATION.blood_pressure.v2.adl
openEHR-EHR-OBSERVATION.body_mass_index.v3.adl
openEHR-EHR-OBSERVATION.body_weight.v3.adl
openEHR-EHR-OBSERVATION.faeces.v2.adl
openEHR-EHR-OBSERVATION .feeding.v3.adl
openEHR-EHR-OBSERVATION.fetal_movement.v2.adl
openEHR-EHR-OBSERVATION.heart_rate.v3.adl
openEHR-EHR-OBSERVATION.height.v4.adl
openEHR-EHR-OBSERVATION.respiration.v8.adl
openEHR-EHR-OBSERVATION:.speech.v2.adl
openEHR-EHR-OBSERVATION.substance_use-tobacco.v7.adl
openEHR-EHR-OBSERVATION.urine_output.v2.adl
openEHR-EHR-OBSERVATION.uterine_contractions.v1.adl
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openEHR-EHR-OBSERVATION.visual_acuity.v3.adl

openEHR-EHR-OBSERVATION.waist_hip.v1.adl

Conjunto de datos de evaluacion

La tabla C.1 muestra los 55 términos de buisqueda seleccionados para los experimentos,

junto con sus correspondientes respuestas correctas, esto es, un listado de arquetipos rele-

vantes seleccionados por un experto entre los 16 arquetipos que han tomado parte en los

experimentos. El experto ha distinguido dos niveles de relevancia: arquetipos muy relevantes

y arquetipos con alguna relevancia para los términos buscados.

Tabla C.1: Conjunto de datos de evaluacién formado por los términos de buisqueda y los arquetipos relevantes

seleccionados por un experto

Término

Arquetipos con mucha

A ipos con alguna

Cardiac Diseases

Infant nutrition

Obesity

Swallowing Disorders
Overweight
Underweight

Parenteral Nutrition
Diet

Weight control

High blood pressure
Cardiac Diseases
Irregular Heart beat
Tachycardia
Bradycardia

Breathing Problems
Dyspnea

Tachypnea

Respiratory Failure
Diarrhea

Uterine diseases
Passive Smoking
paradoxical respiration
apneustic breathing
sleep-disordered breathing (SDB)
stertorous breathing
shallow breathing
respiratory sounds
respiratory rate
respiratory insufficiency
respiratory frequency
cating disorders

feeding aid

ideal body weight (IBW)
soft diet

smooth diet

cyanosis

acrocyanosis

neonatal screening
transient tachypnea of the newborn
respiratory distress syndrome in the newborn
blue baby

hypotonia

arterial hypotension
fatty stool

currant jelly stool

fetal kick counts
familial short stature
dwarfism

staccato speech

slurring speech

black urine
incontinence urine
premature uterine contraction
visual agnosia
accommodation of eye

body mass, body weight
feeding
body mass, body weight
feeding
body mass, body weight
body mass, body weight
feeding
feeding
body weight
blood pressure
heart rate
heart rate
heart rate
heart rate
respiration
respiration
respiration
respiration
faeces
uterine contractions
tobacco
respiration
respiration
respiration
respiration
respiration
respiration
respiration
respiration
respiration
feeding, body weight
feeding
body mass, body weight
feeding
feeding
apgar score, respiration
apgar score, respiration
apgar score
apgar score, respiration
apgar score, respiration
apgar score, respiration
apgar score
blood pressure
faeces
faeces
fetal movements
height
height
speech
speech
urine
urine
uterine contractions
visual acuity
visual acuity

feeding, height, waist and hip
height, body mass, body weight
feeding, height, waist and hip
body weight
feeding, height, waist and hip
feeding, height, waist and hip
body weight
height, body mass, waist and hip, body weight
feeding, height, body mass, waist and hip
heart rate
blood pressure
blood pressure, apgar score
blood pressure, apgar score
blood pressure, apgar score
apgar score, tobacco
apgar score
apgar score

feeding
fetal movements
respiration

apgar score

tobacco

body mass
body weight
feeding, height, waist and hip
facces
facces

uterine contractions
uterine contractions, heart rate
fetal movements, uterine contractions

feeding

body mass, waist and hip
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Segmentos de SNOMED-CT obtenidos

Los segmentos obtenidos son almacenados en forma de ficheros XML, en los que se in-

cluyen varias secciones con:
— Metainformacion del arquetipo de partida (nombre, version y tipo del arquetipo).

— El conjunto de conceptos que forman el segmento extraido. Para cada concepto se al-
macena su identificador, sus descripciones textuales y la razén para ser incluido en el
segmento (puede ser un concepto semilla, o puede estar conectado a algin concepto
semilla a través de relaciones légicas o jerarquicas de SNOMED-CT).

— El conjunto de relaciones semdnticas de SNOMED-CT existentes entre los conceptos

del segmento.

Hemos creado varios enlaces para la descarga directa de los segmentos minimos automati-

cos' y de referencia’ y para los segmentos enriquecidos’ obtenidos durante los experimentos.

Informacion sobre los experimentos de busqueda en arquetipos

Hemos generado un fichero excel* con los resultados de las buisquedas en cada sistema
para cada uno de los 55 términos consulta seleccionados para los experimentos. El excel
contiene columnas incluyendo la siguiente informacion:

— EI término buscado.

— Los resultados obtenidos por nuestro sistema de busqueda semadntica, incluyendo el

concepto SNOMED-CT mapeado y los arquetipos considerados relevantes.

— Los arquetipos considerados relevantes por el sistema de busqueda de openEHR con
los operadores AND y OR.

— Los arquetipos considerados relevantes por un experto.

Segmentos minimos autométicos: http://goo.gl/KAINDg
2Segmentos minimos de referencia: http://goo.gl/RrcFJq
3Segmentos enriquecidos: http://goo.gl/v7KJit
“Disponible en esta web: http://goo.gl/0eMkSb


http://goo.gl/KAlNDq
http://goo.gl/RrcFJq
http://goo.gl/v7KJit
http://goo.gl/OeMkSb
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