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Resumo

Propomos uma tipologia dos artefatos de representacdo para as areas de satde e ciéncias bioldgicas, e a associagido
dessa tipologia com diferentes tipos de ontologia formal e légica, chegando a conclusbes quanto aos pontos fortes e
limitagoes da ontologia de diferentes tipos de recursos 16gicos, enquanto mantemos o foco na légica descritiva.
Consideramos quatro tipos de representagio de area: (i) representagio léxico-semantica, (ii) representagao de tipos
de entidades, (iii) representacao de conhecimento prévio, e (iv) representagio de individuos.

Defendemos uma clara distingio entre os quatro tipos de representacio, de forma a oferecer uma base mais racional
para o uso das ontologias e artefatos relacionados no avanco da integracio de dados e interoperabilidade de sistemas
de raciocinio associados.

Destacamos que apenas uma pequena porc¢io de fatos cientificamente relevantes em areas como a biomedicina pode
ser adequadamente representada por ontologias formais, quando estas Gltimas sdo concebidas como representagoes
de tipos de entidades. Particularmente, a tentativa de codificar conhecimento padrio ou probabilistico pela utilizagio
de ontologias assim concebidas é fadada & produgio de modelos nio intencionais e erroneos.

Palavras-chave

ontologia biomédica; I6gica descritiva; ontologia formal; representacido do conhecimento
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Introducao

E cada vez mais reconhecido o fato de que a com-
plexidade das dreas de assisténcia a satde e ciéncias
biolégicas necessita de um consenso a respeito dos
termos e linguagem utilizados em documentos e na
comunicacio. Tal necessidade ¢ impulsionada pelo cres-
cimento exponencial de dados gerados nos contextos
de assisténcia ao paciente e de pesquisas bioldgicas.
Atualmente, tais dados ndo podem ser completamente
explorados em termos de integracio, recuperacio ou

interoperabilidade, porque os sistemas basicos de termi-
nologia e classificagio (freqiientemente classificados sob
o topico “terminologia biomédica” — ver Tabela 1) sdo
inadequados, de diversas formas. Sua heterogeneidade
reflete as diferentes experiéncias, tarefas e necessidades
de diferentes comunidades — incluindo aquelas & parte
da tecnologia da informagao — e cria um grave obstaculo
a interoperabilidade e agregacio consistentes de dados,
conforme exigido pela pesquisa biomédica, assisténcia a
saude, e medicina translacional.

Tabela 1 — Exemplos de terminologia biomédica. A maior parte dos termos abaixo é disponibilizada
através do Metatesauro UMLS - Sistema Unificado de Terminologia Médica (Unified Medical Language
System (UMLS) Metathesaurus), um sistema geral que abrange uma ampla variedade de sistemas de
terminologia biomédica (NLMb 2008, Mccray et al. 1995)

Termo

Proposito

ICD-9-CM/ICD-10 (OMS, 2008)

Classificacdo de doencas, estatisticas de saude,
faturamento hospitalar

Dicionario de Medicamentos da OMS ((UMC, 2008)

ATC (WHOCC, 2008),

RxNorm (NLMa, 2008)

DM+D (NHS, 2008)

Classificacdo de medicamentos

Tesauro e Metatesauro da NCI (NCI, 2008)

Pesquisa do cancer

LOINC (REGENSTRIEF INSTITUTE, 2008)

Comunicagdo interlaboratorial

MedDRA (NORHTROP GRUMMAN, 2008)

Atividades regulatérias relacionadas a medicina

DICOM (MITA, 2008)

Descri¢oes de imageamento médico e processos de imagea-
mento

MeSH (NLM, 2008)

Indexacgdo da literatura médica

SNOMED CT (IHTSDO, 2008)

Documentacéo clinica

Conhecimento ontolégico e biomédico

O que era anteriormente denominado de “sistemas
de terminologia” ou “terminologia” é atualmente vaga-
mente chamado de “ontologia”. O termo, inicialmente,
tornou-se comum nas esferas da biologia através do
sucesso da Ontologia Genética (OG), e sua utilizagio
esta se tornando cada vez mais popular também na drea
médica. As chamadas disciplinas “6micas” caracterizam
mais um incentivo para seu desenvolvimento e adogao.
Dentro deste contexto, a iniciativa Oficina de Ontologias
Biomédicas Abertas (Open Biomedical Ontologies (OBO)
Foundry) conta com mais de 60 ontologias atualmente
e, beneficiando-se do sucesso da OG, esté se tornando
um recurso padrio (Smith et al. 2007).

O préprio termo “ontologia”, porém, é claramente
afetado por multiplas interpretagdes inconsistentes
(Kusnierczyk 2006) e, assim, os usudrios tendem a
ter expectativas irreais a respeito do que as ontologias
podem alcancar (Stenzhorn et al. 2009). Sendo assim,
a utilizacdo deste termo deve, preferencialmente, ser
precedida da explanagio de seu significado pretendido.
A titulo de ilustrar os tipos de problemas que podem

surgir, podemos mencionar o absoluto contraste entre as
defini¢des desenvolvidas pelos profissionais da area da
informatica, e aquelas inspiradas por filésofos:

—Ontologia (Ciéncia da Computagdo): Uma ontolo-
gia define (ou especifica) os conceitos, relagdes, e outras
distingoes relevantes para a modelagem de um dominio.
A especificagido assume a forma das definigdes de termi-
nologia representacional (classes, relacoes, e assim por
diante), que dao significado ao termo e restri¢oes formais
para sua utilizagio coerente (Gruber 1992).

— Ontologia (Filosofia): A ontologia é o estudo
daquilo que existe (Quine 1948). Ontologias formais
sdo teorias que tentam dar as férmulas matematicas

precisas das propriedades e relagbes entre certas entidades
(Hofweber 2004).

Embora haja grande diferenga entre estas duas fa-
milias de definigao, as ontologias sdo consideradas, em
ambos os casos, sistemas formais que aplicam principios
fundamentais e formalismos, baseando-se em légica
matematica, para representar determinados tipos de
entidades, seja no Ambito da mente e linguagem (“con-
ceitos”), ou no ambito da realidade (“propriedades”,
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“tipos” e “classes”). A principal funcdo da ontologia ¢,
em ambos os casos, fornecer um sistema de distingoes
independentes de areas, para estruturar teorias especifi-
cas para cada drea, com o objetivo de integrar e recuperar
dados, e promover a interoperabilidade. Aqui, estamos
interessados apenas nas ontologias nas quais uma abor-
dagem formal ¢ utilizada para apoiar um objetivo deste
tipo. Para destacar esta caracteristica, utilizaremos o
termo “ontologia formal” neste documento. Acreditamos
que o foco na formalidade distingue muito claramente
a nova geracdo de ontologias biomédicas — incluindo o
SNOMED CT, e versoes recentes da Ontologia Genética
(OG) — de seus antecessores, semelhantes a termos, que
ainda trazem indicios de suas origens na area da biblio-
teconomia e classificacio literaria.

Este artigo enfoca o papel que a ontologia formal
pode representar na solugido dos problemas causados
pela heterogeneidade de sistemas de terminologia e
classificacdo utilizados na area biomédica. Queremos
esclarecer como a representacio de entidades estudadas
pelas ciéncias biolégicas pode se beneficiar das ontologias
formais, de forma a auxiliar a captura do conhecimento
da area de forma mais adequada. Abordamos dois impor-
tantes aspectos raramente mencionados explicitamente:
(i) a representagdo do meta-conhecimento - ou conhe-
cimento por experiéncia; e (ii) a relagido das ontologias
com a linguagem humana. Buscamos destacar o papel
desempenhado por estes fatores no desenvolvimento
e utilizacdo das ontologias formais. Procuramos ainda
esclarecer as situacdes em que o conhecimento da area
nao pode ser adequadamente explicado pelas ontologias
formais, especialmente devido a imprecisdo e incerteza.
Duas questdes surgem neste ponto:

—Que critérios podem ser utilizados para se delinear
os tipos de conhecimento que podem ser razoavelmente
expressos pelas ontologias formais?

— Como os demais tipos de conhecimento podem
ser codificados de forma a satisfazer as exigéncias de
integragdo, recuperacao e interoperabilidade?

Procuramos responder essas questoes através do
enfoque dos padroes de representacao desenvolvidos pela
comunidade Semantic Web. Fornecemos exemplos da
utilizagio desse formalismo na representagio de entida-
des biomédicas. Destacamos, ainda, algumas concepcoes
errdneas e erros comuns no desenvolvimento da ontolo-
gia, e mostramos como podem ser retificados.

Representacoes informais

Um esquema simples de representacio universal que
serve aos propositos da representacio de uma ampla gama
de entidades e relagdes entre elas é fornecido pelo chamado
trio Objeto — Atributo — Valor (OAV). Este esquema de
codificacao ja era popular em sistemas pioneiros (Shortlife
et al. 1975), e atualmente tem um papel importante na
iniciativa Semantic Web (W3C 2008), onde é conhecido
como o trio Sujeito — Predicado — Objeto (SPO) dentro do
Formato de Descricao de Recurso (Resource Description
Format - RDF) (Klyne et al. 2004). Esta representagio é
ainda muito semelhante a forma pela qual o Metatesauro
Sistema Unificado de Terminologia Médica (UMLS) e
outras fontes de terminologia ligam pares de conceitos de
diferentes sistemas de terminologia, através de relagoes
como mais_amplo_que, mais_restrito_que, parte_de, mapea-
do_para, ¢ uma, e assim por diante. A Tabela 2 mostra
alguns exemplos deste tipo de representacio.

Tabela 2 — Exemplos de representacdes OAV

Conceito/Termo 1
(Objeto, Sujeito)

Relacao
(Atributo, Predicado)

Conceito/Termo 2
(Valor/Objeto)

Aspirina
Aspirina
Aspirina
Plasma_sanguineo
Cancer
Célula
Medida_contraceptiva
Diabetes Mellitus
Diabetes Mellitus
Diclofenaco
Difteria
ELM-2
ELM-2
Febre

previne Infarto_do_Miocérdio
é um salicilato
tem parte Anel_aromético

Mais_restrito_que

Sangue

causa Perda_de peso
tem_parte Membrana_celular
previne Gravidez
é uma Doenca_freqlente

Tem_prevaléncia

Tem_efeito_colateral

2.8%

Sangramento_gastrointestinal

é uma Doenca rara
Interage_com LMO-2
é uma proteina
Sintoma_de Malaria_Tropica
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Méo tem_parte polegar
Hepatite Tem_localizagdo Figado
Hepatite Tem_traducdo Hepatitis
Hipertensao é um Fator de risco_cardiovascular
Hipertermia Tem_sindnimo Febre
Figado é um Orgao_do_corpo
Solugdo_Nadl tem_parte Cl-_lon
Faringite Tem_sintoma Hipertermia
Fumar causa Cancer
THC é um Medicamento_Controlado _Schedule I
polegar tem parte Unha
OMS Localizado em Genebra

Uma das vantagens deste formato triplo torna-se
evidente quando examinamos a tabela. Afirmagoes
simples sdo representadas de maneira facil, préxima as
expressoes da linguagem humana. Uma das desvantagens
¢ que promove confusido na utilizagio e mengio (por
exemplo, ao afirmar que a Febre é tanto um sindnimo de
Hipertermia quanto um sintoma de Inflamagdo). O formato
triplo também enfrenta dificuldades referentes a for-
mulacdo de afirmagdes mais complexas, como em “Em
2008, o diabetes mellitus teve prevaléncia de 18,3% nos
cidaddos americanos com idade igual ou superior a 60
anos”, que precisa ser dividida em grupos de afirmacées
mais simples para que se encaixem no formato. A Tabela
3 mostra uma possivel representagio OAV de uma afir-
magao em que as linhas sucessivas sdo agrupadas em uma
sentenca conjuntiva composta. Um inconveniente é que
muitos modelos concorrentes deste tipo podem alegar
que representam a sentenca em questao igualmente bem,
o que cria bifurcagbes. Diferentes grupos executam as
tradugoes necessarias de formas diferentes, o que resulta
em sistemas de informagio desprovidos de interoperabi-
lidade. Para evitar este efeito restritivo, é necessario um
modelo tnico de representacdo uniforme.

Tabela 3 — Representacao OAV tripla da sentenca
complexa: “Em 2008, o diabetes mellitus teve
prevaléncia de 18,3% nos cidaddos americanos

com idade igual ou superior a 60 anos”

Prevaléncia_1 Ocorréncia_de Prevaléncia
Tem data 2008
0.183

Populagéo 1

Prevaléncia_1
Prevaléncia_1 Tem valor

Prevaléncia_1 Tem_populacédo

Prevaléncia_1 Tem_doenca Diabetes_Mellitus
Populagdo 1 Ocorréncia_de Populacdo
Populagdo 1 Tem idade minima 60
Populagdo 1 Tem_habitat EUA

Outro inconveniente do esquema de representacao
OAV ¢ que em nenhum caso fica explicito como as
afirmagoes devem ser interpretadas. A afirmacao Fumar
causa Cdncer, por exemplo, poderia ser interpretada de
tal forma que seu autor acredite que fumar sempre (isto
¢, sem excegdo) causa cancer. Porém, também poderia
ser interpretada com o sentido de que fumar freqiiente,
geral ou tipicamente causa cancer, ou ainda, conforme a
Rede Semantica UMLS, que a expressao “Fumar causa
cancer” tem significado seméntico. Sem conhecimento
adicional sobre como interpretar as causas da relagao,
nao podemos decidir qual a alternativa pretendida em
nenhum dos casos. E claro que, em muitas situagoes co-
tidianas, os seres humanos se comunicam perfeitamente
bem ao utilizar afirmagbes ambiguas. Isto acontece,
porém, porque os seres humanos tém a capacidade de
espontaneamente posicionar tais afirmagdes dentro de
um contexto relevante de suposi¢oes basicas implicitas.
No caso do processamento eletronico, entretanto, tal
conhecimento implicito ndo existe. E por este motivo
que definicoes légicas e axiomas expressos em linguagem
formal apropriada sdo necessarios para impedir, ou no
minimo restringir, as interpretagdes ambiguas. Infeliz-
mente, conforme demonstrado pelos exemplos abaixo,
a aplicagdo do rigor da légica nao é apenas muito cara
em termos de recursos humanos; é também de tal natu-
reza que nao permite, em principio, a expressao formal
de tudo que conhecemos. Ainda podemos, entretanto,
capturar uma parcela importante do nosso conhecimen-
to de forma que acreditamos ser indispensavel a logica
computacional e a resolugdo de nossos trés problemas:
integragdo, recuperacio, e interoperabilidade.

Representacoes formais

Com o objetivo de ilustrar como as afirmagoes
ontoldgicas basicas relacionadas a entidades de determi-
nada drea podem ser formuladas utilizando-se recursos
légicos, apresentamos a familia de Logicas Descritivas
(LDs) (Baader et al. 2007). LDs sdo subgrupos de légica
de primeira ordem (LPO). Embora as LDs estejam longe
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de expressar tudo aquilo que desejamos de um registro
l6gico abrangente de ontologias (o que exigiria toda
a extensdo de LPO), utilizamos esta abordagem pelas
seguintes razoes:

e As LDs recentemente atingiram um padrao para
a representagiao de conhecimento de dreas no contexto
da Semantic Web, com OWL LD, o subtipo LD da Lin-
guagem Ontoldgica da Web (Web Ontology Language)
(OWL) (Patel-Schneider et al. 2004), desenvolvido e
padronizado pelo Consoércio da Internet (World Wide
Web Consortium) (W3C).

e LDs possuem maior base de usudrios, e sio
apoiadas por diversas ferramentas em software, como o
editor Protégé (Bmir 2008). OWL LD também suporta a
utilizagio de dispositivos de raciocinio tais como o Pellet
(Sirin et al. 2007) e FaCT+ + (Tsarkov et al. 2006), que
permitem a verificacio algoritmica da consisténcia de
determinados dados, e a dedugiao de novas afirmacgoes.

¢ LDs possuem certas propriedades computacionais
favoraveis. Por exemplo, muitas sdo decidiveis, o que
significa que existem algoritmos para os quais ¢ garantido
que elas informarao algum resultado. Este ¢ o fator que
confere as LDs preferéncia sobre as (indecidiveis) LPO,
que sdo consideravelmente mais expressivas que as pri-
meiras, porém desprovidas de decidibilidade.

e As LDs tém sido cada vez mais empregadas na
terminologia biomédica. Apés o projeto GALEN, nos
anos 1990 (Rector 1997), que pode ser considerado um
pioneiro na utilizacio em larga escala de um formalismo
baseado em légica para a representagio e interpretagio
da 4rea médica, o exemplo atual mais significativo é a
terminologia clinica SNOMED CT (IHTSDO 2009),
que contém mais de 300.000 classes. LD OWL também
¢ cada vez mais utilizada como linguagem representa-
tiva para as ontologias da OBO Foundry (Smith et al.
2007).

A utilizagido adequada das LDs requer a compre-
ensdo de seus blocos fundamentais, representados por
termos como "classe", "relagao" e "individuo", e também
o entendimento de como seus simbolos e expressoes
légicos constituintes sdo interpretados. Por exemplo,
todas as maos individuais passadas, presentes e futu-
ras do mundo sao ocorréncias da classe Mdao. Relagoes
bindrias (“propriedades de objeto”, em LD OWL) tém
pares de individuos por extensdo (Patel-Schneider et
al. 2004). Por exemplo, o par constituido pelo polegar
direito e mao direita do primeiro autor. As classes em
LD sao sempre distintas dos individuos, e classes de
classes ndo sdo permitidas. As propriedades de objeto
LD OWL expressam relagbes bindrias sem nenhuma
referéncia direta ao tempo. Do ponto de vista ontolégico
— e biolégico — este ¢ um grande inconveniente', pois é
freqiientemente necessirio anexar indices temporais a
afirmativas a respeito de individuos; por exemplo, no
sentido de que determinado individuo pertence a classe
Embrido em t,, e a classe Feto em t,. Deve-se ter a preo-
cupacio de reconhecer que a mesma expressiao pode ser
interpretada de diferentes formas em diferentes areas.
Por exemplo, uma afirmagio com o sentido de que todas
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as maos tém polegares ¢ limitada a esfera da anatomia
humana normal (ou padrio). Claramente nio indica
se abrange individuos lesionados ou mal-formados, ou
em estigios embriondrios iniciais (Neuhaus et al. 2007,
Schulz et al. 2008).

A seguir, ilustramos a sintaxe e semantica da LD
através de um conjunto de exemplos de complexidade
crescente. Para comegar, vamos examinar a classe Figado.
Ao introduzirmos esta classe, definimos sua extensio
como sendo o conjunto de todos os figados de todos os
organismos, em todas as ocasides. Na mesma linha, a
classe Orgdo_do_Corpo tem como extensio todos os 6rgaos
individuais do corpo, em todas as ocasides. Para ligar as
duas classes, podemos introduzir o conceito fundamental
da classificagdo taxonomica: A classe Figado é uma sub-
classe (subtipo) da classe Orgdo_do_Corpo. Na simbologia
de LD, isto é expresso pelo operador =:

Figado = Orgio_do_Corpo

E arelagdo em questdo é comumente descrita como
a relacio é um.

Em contraste, a relacdo de ocorréncia ocorréncia_de
(€) liga os individuos as classes das quais sdo ocorrén-
cias.

Por exemplo, cada figado individual é uma ocor-
réncia da classe Figado. Assim, o figado (individual) do
primeiro autor deste documento é uma especifica ocor-
réncia_de Figado. E importante destacar que as LDs nao
permitem que seja expressa, por um lado, a distingio
entre a inclusao de um individuo em uma classe definida
de determinada forma, e, por outro lado, a exemplificacio
individual de um universo ou tipo. Ambas sio represen-

tadas através da relacdo ocorréncia_de (€).

Afirmagoes mais complexas podem ser obtidas pelo
uso de operadores e quantificadores. No exemplo a seguir,
utilizamos o operador M (“e”), e adicionamos uma fun-
¢do quantificada, utilizando o quantificador existencial

3 (“existe”). A expressao
Doenga_Inflamatdria N 3tem_localizagdo. Figado

denota a classe de todas as ocorréncias que pertencem a
classe Doenga_Inflamatoria, e sdo posteriormente ligados
através da relagdo tem_localizagdo a alguma ocorréncia
da classe Figado.

Este exemplo, na verdade, nos da condicoes tanto
necessarias quanto suficientes para completamente de-
finir a classe Hepatite:

Hepatite = Doenga_Inflamatdria M 3tem_localizagdo. Figado

O operador de equivaléncia = nesta férmula nos
diz que: (I) cada ocorréncia especifica de hepatite ¢
uma ocorréncia de doenca inflamatéria localizada em
algum figado, e também (ii) que todas as ocorréncias
de doenga inflamatoéria localizadas em algum figado sao

37



ocorréncias de hepatite. Assim, em qualquer situagio, o
termo a esquerda pode ser substituido pela expressio a
direita, sem qualquer perda de significado.

Observe que, quando expressamos uma afirmagao
de equivaléncia como esta, a afirmagio deve ser verdadei-
ra em todas as ocasides, sem exce¢ao. Sendo assim, nao
podemos utilizar este tipo de afirmacio para informar,
por exemplo, que a hepatite tem o sintoma febre na maioria
(mas ndo em todos) dos casos. Logicamente, poderiamos
formar a expressiao

Inflamagao M 3tem_localizagdo. Figado M Inormalmen-
te_tem_sintoma.Febre

e afirmar uma equivaléncia com Hepatite. Em virtude da
interpretacio LD do quantificador existencial, entretan-
to, esta afirmativa implica que para todas as ocorréncias
da classe Hepatite (sem excegio) também existe alguma
ocorréncia de Febre. A palavra normalmente no nome da
propriedade normalmente_tem_sintoma pode ser interpre-
tada por seres humanos, mas ndo tem nenhuma fungao
légica. Isto claramente nao estd de acordo com o sentido
pretendido.

Tais efeitos 16gicos sdo importantes, ja que erros
ocorrem quando nido sao levados em consideracio
pelos usudrios dos formalismos LD. Exemplos abun-
dantes desses erros podem ser encontrados na versao
atual de SNOMED CT. Seu conceito Bidpsia_Planejada
(ID:183993008), por exemplo, é relacionado ao conceito
Biopsia, conforme abaixo:

Biopsia_Planejada = Situagdo M Iprocedimento_associado.
Biopsia 1 ...

Esta expressdao afirma que, para cada bi6psia
planejada (supondo que este seja o significado de Bidp-
sia_Planejada), sempre existe pelo menos uma ocorréncia
efetiva de uma bidpsia, o que certamente pode nio ser
a intencdo, ja que nem todos os planos de biépsia se
realizam. SNOMED CT inclui também a classe Preven-
¢do_ao_Abuso_de_drogas (ID: 408941008):

Prevengio_do_Abuso_de_drogas = Procedimento M 3tem_
foco.Abuso_de_Drogas

Esta expressio afirma, de forma absurda, que sempre
que se executa uma agao de prevencio ao abuso de drogas
existe ocorréncia de abuso de drogas.

Estes dois exemplos ilustram a facilidade de se
criar afirmacées com significados nio intencionais ao
se utilizar até mesmo as LDs mais simples. A razio pela
qual estes exemplos sdo tdo comuns nas terminologias
biomédicas atuais é que os desenvolvedores da ontologia
sao, muitas vezes, especialistas da drea sem familiaridade
com as complexidades da légica formal, e dao pouca
importancia aos principios do desenvolvimento correto
da ontologia. Tais profissionais tendem a guiar-se pela

simplicidade dessas afirmagoes e, assim, ndo percebem
que sua interpretagio légica contradiz o significado
pretendido. As afirmacoes invalidas resultantes geram
dedugbes invalidas quando utilizadas em raciocinio
automatizado.

E claro, entretanto, que alguns usuarios de ontologia
precisarao utilizar em seus trabalhos para definir classes
como Plano_de_Bidpsia ou Prevengio_do_Abuso_de_Drogas.
Uma vez que qualquer utilizagdo nio-negada de funcées
existencialmente quantificadas em um formalismo LD
corresponde a uma afirmagio do tipo “para todo... existe
algum...”, devemos recorrer as chamadas restri¢coes de
valor, caso desejemos causar o efeito necessario. Isto
significa que o quantificador Vv utilizado em uma fun-
¢do quantificada € utilizado para especificar a variacao
permitida para determinada relagio. Poderiamos, assim,
(corretamente) afirmar o seguinte:

Plano_de_Bidpsia E Plano N Vtem_realizagdo. Biopsia

Em linguagem simples, esta expressio afirma que
um plano de biépsia ¢ um plano que — se realizado — pode
ser realizado apenas por alguma ocorréncia de Bidpsia.
Em contraste com as afirmagoes existenciais simples,
isto ndo afirma que uma Bidpsia deve existir para cada
Plano_de_Bidpsia. Construcoes similares sdo necessarias
para outras entidades realizaveis, tais como fungdes,
posicoes, ou disposi¢oes (Grenon 2003).

Ao utilizarmos o quantificador universal Vv, entre-
tanto, passamos de dialetos LD simples, porém escalo-
naveis, como EL (Baader et al. 2007), para LDs com
uma complexidade computacional que oferece graves
problemas para ontologias de grande porte, como a SNO-
MED CT. E ainda mais complicado definir classes como
Prevengdo_do_Abuso_de_Drogas com o rigor local adequado.
Aqui precisamos dizer que, se tal procedimento for apli-
cado, isso causa um estado no organismo que impede que
este participe de Abuso_de_Drogas. Assim, para expressar
a informacdo adequadamente precisamos introduzir o
operador de negacdo — conforme abaixo:

Prevengio_ao_Abuso_de_Drogas = Procedimento M
Jtem_participante. Pessoa M 3causas. (Estado 1 Item_
participante.(Pessoa M 3participa_de. — Abuso_de_Drogas))

Nesta defini¢do a classe Pessoa ocorre duas vezes,
mas nao fica claro se essas duas ocorréncias sio idénticas
— como deveriam ser. Nao ha LD capaz de expressar o
fato de que elas sdo idénticas, o que exigiria todos os
poderes de expressao da LPO, ultrapassando a esfera da
decidibilidade.

Outros casos de termos médicos que excedem a
capacidade de expressio da légica descritiva decidivel
incluem expressdes que envolvem “sem”, como em
“concussio cerebral sem perda de consciéncia”, conforme
discutido em (Bodenreider et al. 2004, Ceusters et al.
2007, Schulz et al. 2008). Sao altamente importantes e
relevantes na medicina. Sua representagao, no entanto,
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¢ complexa, ndo somente devido as suas exigéncias de
construtores logicos expressivos, mas também devido a
dificuldade de se chegar a uma conclusao unianime sobre
seu significado, levando-se em consideragio suposicoes
tacitas (novamente relacionadas ao tempo).

Os exemplos acima claramente demonstram o dile-
ma das representagdes baseadas em légica: Se o objetivo
¢ logicamente codificar e classificar grandes sistemas
terminol6gicos como o SNOMED CT (Baader et al.
2000), entdo o conjunto de construtores permitidos
deve ser limitado, j4 que restri¢oes e negacoes de valor
levam & intratabilidade computacional. Alguns (Rector
et al. 2008), entretanto, enfatizam que é importante
incluir constru¢oes computacionalmente mais amplas,
de forma a ndo impedir representacoes adequadas da
area. Uma estratégia alternativa é distinguir as constru-
¢oes contidas dentro da terminologia de sua utilizacao
em contextos especificos, onde a negacdo e outros
termos (como “apds_exame”) sejam adequadamente
utilizados.

Categorias de representacao de areas

Conforme ja deve estar claro, muitas vezes nio
¢ possivel representar fielmente aspectos importantes
do conhecimento biomédico através dos formalismos
da representagido computavel, l6gica, das dreas. Muitos
tipos de afirmagio exigem outras formas de represen-
tacdo. Propomos, assim, a distin¢io entre diferentes
categorias de representacoes de areas, que exigem tipos
diferenciados de tratamento, mesmo que sejam muitas
vezes tratados como semelhantes dentro das ontologias
formais. Nosso interesse em manter essas categorias em
separado é destacar o fato de que cada representagio
exige seus formalismos proprios, com semantica propria,
e que o uso inadequado de formalismos de representacio
nio diferenciados leva a resultados indesejados. Como
resultado de nossa discussdo, esperamos contribuir para
um entendimento mais claro do que as ontologias formais
podem ou néo realizar na drea biomédica.

Representagao léxico-semantica

Utilizamos “representacdo léxico-semantica” para
nos referirmos a tesauros, diciondrios semanticos e
artefatos similares, que enfocam os significados das ex-
pressoes encontradas na linguagem natural. Tipicamente,
abordam tanto o fato de que um verbete pode ter dois
ou mais significados (como ilustrado, por exemplo, pela
polissemia de termos como “fratura” ou “envenenamen-
to”), como o fato de que um significado pode ser expresso
por um ou mais verbetes (por exemplo, a sinonimia
entre “hipertermia” e “febre”). Podem, também, conter
tradugoes de palavras ou termos. Tesauros e léxicos
semanticos podem, ainda, conter relacoes semanticas
entre os verbetes individuais, como mais_amplo_que ou
mais_restrito_que. WordNet (Fellbaum 1998), MeSH e
grande parte do Metatesauro UMLS (NLMB 2008)
sao exemplos de tais sistemas de representagio, que tém
ampla tradigdo na biblioteconomia, com recuperagio de
literatura como caso de uso amplamente aceito.
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A questdo de como as relagdes léxico-semanticas
como a sinonimia devem ser corretamente expressas nao
¢, na realidade, um assunto que deva ser tratado pelas
ontologias. As ontologias se relacionam com entidades
reais de forma independente da linguagem. Descrevem
tais entidades e as relagbes entre elas, mas niao as des-
crevem na linguagem humana, isto é, em seus termos
e expressoes relacionados. Assim, como até mesmo a
linguagem humana pode ser utilizada para descrever as
entidades na realidade (além da definigao légica formal),
o0 objetivo de tais descri¢oes ndo é descrever a linguagem
em si. Desta forma, relagdes como mais_abrangente_que
ou mais_restrito_que, que sao relagdes de subclassificacao
semanticamente arbitrarias (OBRST 2006) que caracte-
rizam o tesauro MeSH, sdo substancialmente diferentes
da relagdo de subclasse (¢_um) que define a estrutura
taxondmica de uma ontologia adequadamente constru-
ida. Por exemplo, no MeSH encontramos tanto Plasma
mais_restrito_que Sangue e Sangue_Fetal mais_restrito_que
Sangue, embora, de um ponto de vista ontoldgico, as rela-
¢oes aqui envolvidas sejam fundamentalmente diferentes.
No primeiro caso, estamos lidando com uma relacdo de
parcialidade (parte_de), mas, no segundo caso, a relagio
¢ do subtipo (¢_um). A diferenca pode nao importar no
contexto relevante, jé que a relacdo mais_restrito_que,
mesmo sendo semanticamente mal definida, se encaixa
perfeitamente bem as necessidades atuais da classificacio
e recuperagio literarias. Os artigos sobre plasma sangiii-
neo sao tio relevantes para uma pesquisa sobre “sangue”
quanto artigos sobre sangue fetal.

Os problemas surgem no presente estagio da re-
cuperacdo de informagao, quando é proposta a “onto-
logizacao” do MeSH através do simples mapeamento
de todas as relagdes mais_restrito_que para relagoes de
classificacdo taxonémica (Soualmia et al. 2004) como
em Plasma E Sangue e Sangue_Fetal = Sangue. Se, por um
lado, o resultado é um grafico de subclassificacio apa-
rentemente perfeito que pode ser facilmente processado
pelas ferramentas LDs padrio, este exercicio, mais uma
vez, demonstra o tipico caso da criagdo nado intencional
de modelos, ja que ignora o verdadeiro significado da
classificacao. O resultado traduz-se em erros como clas-
sificar o plasma como um tipo de sangue.

Enquanto as relagbes léxico-semanticas tém de-
terminadas caracteristicas em comum com as relacoes
ontoldgicas entre as entidades da realidade, a constru-
¢do de uma ontologia a partir de um tesauro requer
diversas suposigdes adicionais, como as relacionadas a
quantificagio, por exemplo. Portanto, qualquer processo
automatizado de conversio nio consegue oferecer nada
além de um esbogo rudimentar, que exige cuidadosa ela-
boragao manual e selecio antes que possa ser seriamente
levado em consideragao para fins de inferéncia (Schulz
et al. 2001).

Embora encaremos os léxicos ou listas termino-
légicas como excluidos do reino da ontologia formal,
devemos enfatizar que, virtualmente, todas as formas
de aplicacdo da ontologia requerem uma ligacio entre as
classes ontoldgicas e os componentes léxicos. Entretan-
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to, defendemos que essas duas questdes sejam tratadas
pelos dois artefatos separados das ontologias formais,
por um lado, e pelas representagoes léxico-semanticas,
por outro.

Representagoes de tipos de entidades

O realismo cientifico postula a existéncia de uma
realidade objetiva que pode ser estudada pela ciéncia, e
sobre a qual podemos descobrir verdades (Boyd 2002).
Uma teoria cientifica adequada e, portanto, uma onto-
logia adequada, contém, por exemplo, afirmagdes no
sentido de que entidades exemplificando determinada
classe equivalem, em determinadas relagoes, a entidades
exemplificando outra classe. E importante ressaltar que
essa descricdo envolve reconhecimento explicito de que
todas as afirmativas cientificas podem se basear em
erros, e devem, poder ser revisadas em cada estagio.
Diferentes teorias da realidade foram propostas — por
exemplo, teorias baseadas em abordagens tri - e quadri -
dimensionalistas, mas o realismo cientifico assim descrito
¢ compativel com uma ampla gama de tais teorias. Se,
por um lado, a visdo realista ainda é controversa e nio
compartilhada por todos os desenvolvedores da ontolo-
gia (Smith et al. 2006), possui, por outro lado, diversas
vantagens praticas. Assim, por exemplo, permite que
se tenha uma visdo de que as ontologias oferecem um
principio fundamental para as afirmagées axiomaticas
acerca de relagdes simples entre os tipos de entidade
mais basicos em termos cientificos, que podem, entao,
ser considerados como certos em trabalhos maiores e
mais complexos. Exemplos de tais afirmacoes sao “células
tém membranas”, “coragbes tém cimaras”, “todo caso de
hepatite localiza-se em um figado”, “todo comprimido de
aspirina contém salicilato”, e assim por diante.

E util produzir artefatos que oferecam raciocinio
automdtico computacionalmente receptivos baseados
em tais afirmativas, conforme demonstrado acima. En-
tretanto, nao € assim que funciona no caso da tentativa
de se produzir teorias formais que tenham por objetivo
caracterizar uma area da realidade. Na engenharia ontolé-
gica pratica, esses dois objetivos tém de ser conciliados. O
histérico de utilizacao da Ontologia Genética apdia a tese
de que caracteristicas da realidade podem, muitas vezes,
ser suficientemente bem representadas, mesmo por meio
de uma légica relativamente simples. Entretanto, como
fica claro ap6s as discussoes a respeito de LDs acima,
devemos sempre nos lembrar que, em muitos casos, tais
formalismos ndo possuem a riqueza necessaria a criagio
de definigbes completas. A expressividade necessaria
entra em conflito com a necessidade de se construir mo-
delos que possam ser manipulados computacionalmente.
Deve-se aceitar, portanto, que as ontologias (assim como
as teorias cientificas) oferecem representagbes apenas
parciais da realidade. Elas afirmam o que é considerado
como verdade sobre todas as ocorréncias de determina-
das classes: “Nao ha hepatite fora do figado”; “nao ha
solucdo de NaCl sem fons de cloreto”; “ndo ha célula
sem membrana celular”. Porém, é muito claro que tais
declaracoes constituem apenas uma pequena parte do

conhecimento que pode ser necessirio para a abrangéncia
adequada de determinada area. Conforme Rector (2008)
afirma, “Ha muito poucos componentes interessantes do
conhecimento que sejam verdadeiramente ontoldgicos
neste sentido mais restrito”. Entretanto, ¢ evidente que
tais componentes tém importancia crucial, pois formam
a base de todo raciocinio, tanto de seres humanos quanto
de aplicativos de computador.

Além disso, até agora foi amplamente ignorado que
este tipo de representacio de area (declaragoes sobre o
que ¢é verdadeiro de todas as ocorréncias de uma classe)
também esta presente em diversos artefatos raramente
identificados como ontologias. A UniProt, um grande
repositério (base de dados) central de dados de protei-
nas (UniProt 2008), é um exemplo tipico. Sob analise
ontolégica, a maior parte de seu contetido descreve tipos
de proteinas (e ndo individuos), em termos do que ¢
universalmente verdadeiro para absolutamente cada
uma das moléculas de proteina deste tipo. Sendo assim,
consideramos este tipo de representacdo, também, como
sendo de natureza essencialmente ontolégica.

Representacao de conhecimento prévio

O termo “conhecimento prévio”, conforme utiliza-
do por Rector (2008), abrange o conhecimento padrio,
presuntivo, e probabilistico. Refere-se a todos os tipos de
sentengas que supostamente sejam ao menos geralmente
(mas ndo necessariamente universalmente) verdadeiras
em alguma drea e contexto. Esse conhecimento ¢, tradi-
cionalmente, transmitido por livros cientificos de forma
altamente dependente do contexto, muitas vezes fazendo
uso de declaragbes prototipais; por exemplo, referindo-se
as relagdes entre as doencas, sinais e sintomas, ou entre
efeitos colaterais e medicamentos, que sdo expressas em
termos de probabilidades qualitativas.

E a familiaridade com esse conhecimento prévio, e
nao a familiaridade com o conhecimento que pode ser
transmitido pela utilizacdo de ontologias formais, que
distingue um especialista de um novato, assim como
marca a distin¢do em contexto entre um livro comum e
um diciondrio. Os exemplos abaixo demonstram como
as abordagens da ontologia formal e os formalismos da
representacio légica atingem seus limites quando se trata
de representar esse tipo de conhecimento. A utilizacio
de formalismos baseados em LDs, mesmo em descricoes
simplificadas de conhecimento prototipal, levaria a re-
sultados falhos. Existem outros formalismos l6gicos que
sao capazes de expressar esse tipo de conhecimento, mas,
novamente, tais formalismos sdo computacionalmente
caros, se nao indecidiveis.

Conhecimento padrao

Um exemplo de conhecimento prévio ¢ o conhe-
cimento padrao (Rector 2004, Hoehndorf et al. 2007),
que é o conhecimento relacionado aquilo que pode ser
considerado geralmente verdadeiro na auséncia de provas
contrarias. A LD nio nos oferece meios de afirmar o que
¢é geralmente verdadeiro. Especificamente em relagdo a
anatomia geral versus a anatomia clinica, (Smith et al.,
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2005) poderiamos querer dizer que, por exemplo, as maos
normalmente tém polegares. Uma afirmagio do tipo

Mao = 3tem_parte_pripria.Polegar

nao descreveria isto de forma adequada. Ela afirma que
todas as maos tém um polegar, e exclui a possibilidade de
haver maos sem polegar; isto é, exclui mios nao-prototi-
pais (por exemplo, ap6s terem sofrido um acidente).

Meta classes

Outras sentengas de conhecimento prévio sao meta-
sentengas a respeito de classes. Sao verdadeiras quando
vistas como afirmagoes a respeito de classes como um
todo, mas tornam-se falsas quando encaradas como
afirmacgoes a respeito de ocorréncias. O ponto de vista
da LD € que todas as sentencas a respeito de classes sdo
sentengas a respeito dos conjuntos de ocorréncias cor-
respondentes. Ao ignorar isto, sentencas de classificagio
aparentemente 6bvias, como:

Diabetes_Mellitus = Doenga_Freqiiente

Diabetes_Mellitus_Relacionada_a_md_nutricdo = Diabetes
Mellitus

levariam a falsa conclusio que

Diabetes_Mellitus_Relacionada_a_md_nutrigdo = Doenga_
Freqiiente

O problema aqui é esta em erroneamente considerar
as propriedades de determinado tipo relacionadas a po-
pulacio, tais como fregiiéncia, como sendo propriedades
inerentes a subtipos desse tipo. O simbolo = (¢_uma)
acima ¢é utilizado em dois sentidos logicamente distin-
tos, sendo que apenas um deles ¢ ratificado pelas LDs,
e o resultado é_uma sobrecarga foi identificado como erro
tipico que ocorre ao se construir ontologias de forma
desprovida de embasamento (Guarino 1999, Welty &
Guarino 2001, Smith et al. 2004).

Aptidoes

Codificar fatos nio triviais em ontologias formais
pode exigir construcoes adicionais complicadas, tais
como a adi¢do de representagoes de aptiddes para
passar informagao a respeito de potencialidades. E im-
portante observar que aptidées podem existir sem nem
jamais serem percebidas, € mesmo que nao consigamos
apontar as condigoes precisas nas quais tal disposigdo é
realizada (Jansen 2007). Um medicamento analgésico,
por exemplo, é uma substincia que tem aptidido para
tratar dor. Porém, ird realizar tal aptiddo apenas quando
administrado de determinada forma, para certo tipo de
paciente. Podemos representar a classe de processos de
tratar (um paciente com) dor através de:

Tratar M 3 tem_participante.Dor

Podemos, entdo, representar a classe de aptidoes
realizadas quando a dor ¢é tratada:

Aptidéo MV tem_realizagdo. (Tratar M 3 tem_participante.Dor)

A defini¢do abaixo declara que um Medicamen-
to_Analgésico é uma substincia & qual esta aptidao ¢é
inerente:

Medicamento_Analgésico = Substdncia M 3 portadora_
de.(Aptiddo M Y tem_realizagdo. (Tratar M 3 tem_
participante.Dor))

Tais construgdes podem fortemente afetar a esca-
labilidade de uma implementacio ontolégica, uma vez
que um maior conjunto de tais expressoes - como, por
exemplo, na representacio da farmacodinamica das
substincias — ndo pode ser eficientemente manipulada
pelos algoritmos de raciocinio atuais.

Dados no contexto

O grupo de afirmacoes cientificas e clinicas nao é
restrito & expressio de afirmagdes padrio e caracteristi-
cas distribucionais. Inclui, também, afirmagdes incertas
como, por exemplo, as referentes ao efeito de um me-
dicamento no tratamento de determinada doencga, ou a
existéncia de um suposto fator de risco para determinada
condi¢io. Pelas razdes mencionadas, a codificacio de
tais afirmativas nas ontologias formais pode ser extre-
mamente complicada, e ¢, acima de tudo, realmente
questiondvel se tais afirmacoes deveriam ser incluidas
numa ontologia formal.

Por exemplo, uma ontologia esta sendo criada no
contexto do projeto @neurIST, da Unido Européia, como
base para a mediagdo semantica e integragio de dados na
area de aneurismas cerebrais e sangramentos sub-aracnoi-
dais (Boeker et al. 2007). Os dados dentro do projeto tém
origem em diversas fontes, e demonstram um alto grau
de fragmentagio e heterogeneidade, tanto em formato
quanto em escala. A ontologia precisa representar todos
os tipos relevantes de entidades, e também respeitar
diversos pontos-de-vista a respeito dessas entidades, da
parte de disciplinas como a medicina ou epidemiologia,
engajadas em estudé-las. Para fazer justica a todos esses
aspectos, a ontologia aplica sentencas relacionadas a apti-
does na formulagio de definigdes de classe, e divide-se em
duas partes: (i) a ontologia, no sentido literal da palavra,
e (ii) um conjunto de artefatos representacionais que
capturam conhecimento especifico do contexto acerca
de determinados fatos, por exemplo, fatores de risco em
contextos clinicos. (Uma abordagem semelhante também
¢ o objetivo da Ontologia de Investigacoes Biomédicas
(Ontology of Biomedical Investigations-OBI) (OBI
2008)). Na ontologia @neurIST, a classe Doenga_Hi-
pertensiva é uma subclasse de Processo_ou_Estado_Biolo-
gico, que é associada a Pressdo_Sangiitnea_Elevada e causa
alguma Aptidio_para_Ruptura, isto ¢, uma tendéncia
de que o aneurisma se rompa. Esta aptidao é, entio,
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conectada a classe (e, ao fazé-lo, identificada como um)
Fator_de_Risco para Ruptura_de_Aneurisma, no sentido de
que esta dltima classe também é definida de tal forma
que suas ocorréncias causam algumas ocorréncias de
Aptiddo_para_Ruptura.

Aptiddo_Para_Ruptura = Predisposi¢io_a_Doenga
V' tem_realizagdo. Ruptura_do_Aneurisma

Fator_de_Risco_Para_Ruptura_do_aneurisma = Fator_de_
Risco M 3 causa. Aptiddo_para_Ruptura

A seguinte afirmacio é crucial para o estudo de
aneurisma, mas transgride os limites da ontologia formal.
E incompleta, no sentido de que as restrigoes contextu-
almente definidas, e que tornam esta afirmagio valida,
estdo ausentes:

Doenga_Hipertensiva € Fator_de_Risco_para_Ruptura_de_
Aneurisma

A sentenca acima afirma que doenga hipertensiva é
normalmente um fator de risco, o que é pouco convin-
cente. Por outro lado, a doenca hipertensiva certamente
¢ um fator de risco para aneurisma cerebral. Assim, o
que queremos dizer é que existe uma correlacio forte
entre os dois, e esta afirmacdo é de importancia fun-
damental (mas existem, logicamente, outros fatores de
risco também).

Estes exemplos demonstram os tipos de passos
que teriam de ser tomados para que uma estrutura de
LD fosse expandida, de tal forma que abrangesse certos
tipos de conhecimento prévio, beneficiando-se, assim,
da vantagem do apoio do raciocinio LD, sem incorrer
no risco de modelos nao intencionais.

Entretanto, a dificuldade de se representar todas as
suposigdes ocultas implicitas no conhecimento prévio (e
os problemas de desempenho que resultam da utilizagao
da légica complexa necessaria) pode sugerir que utilize-
mos uma representagao tripla muito mais simples, como
mencionado na se¢ao introdutéria, e desenvolvamos
dispositivos especiais de raciocinio para ela. Por outro
lado, poderiamos lancar mao de uma variedade maior de
artefatos de representacio de conhecimento, tais como
a logica padrio (Reiter 1980), frames (Minsky 1974),
F-logic (Kifer et al. 1989), e diversos outros tipos de
extensoes LD computacionalmente caras (Baader 2007,
ch. 6). Os artefatos de representacio de conhecimento
resultantes, entretanto, ndo sio ontologias formais, no
sentido com o qual o termo € utilizado. Ainda assim,
podemos reutilizar as classes formalmente definidas
em uma ontologia como simbolos nesses formalismos,
de acordo com as linhas gerais descritas nos exemplos
acima.

Representacao de individuos
Se, por um lado, os trés primeiros tipos de repre-
sentagdo descritos acima fazem generalizagoes a respei-

to de todas as entidades de determinado tipo, grande
parte da medicina envolve descri¢ées de entidades
individuais, tais como um tumor, exame laboratorial
ou tratamento especificos, ou a ocorréncia de uma
doenga especifica em determinado grupo de pacientes.
As disciplinas de epidemiologia e satde puablica lidam
com entidades politicas e geogrificas, como o Brasil,
Nova Orleans, as ilhas do Pacifico Sul, ou a regido superior
do Rio Negro.

Sentencas a respeito de fatos individuais podem
ser expressas de maneira direta nos termos de LD como
instanciagbes de classes correspondentes, ou, em outras
palavras, como as chamadas afirmagées de caixa-A
(sendo que a letra A significa afirmativas a respeito de
individuos), em contraste com o componente caixa-T
de LDs que capturam o que é chamado de “conheci-
mento terminoldgico” (ou, talvez, melhor definido por
“conhecimento pertencente aos tipos”). Considere, por
exemplo:

Hepatite_162726 < Hepatite

que afirma que uma determinada doenca ¢ uma ocor-
réncia de hepatite.

Uma sentenca de interagdo molecular como “Lmo-2
interage com EIf-2”, conforme publicado em um artigo
cientifico é, primeiramente, uma afirmativa a respeito de
determinados individuos, especificamente duas ocorrén-
cias de porgdes de Lmo-2 e Elf-2 (ou colegdes molecula-
res), que comprovadamente mostraram alguma interagao
em um determinado ensaio (Schulz et al. 2008).

Assim, afirmamos certo evento de interagio onde as
duas porgoes de substancias sob andlise participam:

Lmo-2.7760102 € Por¢ao_de Lmo-2
Elf-2.776010 € Por¢ao_de EIf-2
Interacido.725322 € Interacdo
tem_participante (Intera¢ao.725322, Lmo-2.7760102)
tem_participante (Interagio.725322, Elf-2.776010)

Ha areas, como a geografia, em que individuos
- e ndo classes - constituem os alvos principais de co-
nhecimento. Qualquer descri¢do detalhada de divisoes
geograficas ou politicas que pudesse ser do interesse,
por exemplo, da epidemiologia ou satde publica, ¢é
abundante em referéncias a entidades particulares que
exemplificam apenas um pequeno ntmero de classes
(SMITH et al. 2005). Por exemplo, pode-se criar uma
completa divisdo politica dos EUA com base em quatro
niveis agrupados (com uma ocorréncia de paises, com
50 ocorréncias de estados, com 3.077 ocorréncias de
condados, e com mais de 50.000 ocorréncias de mu-
nicipios) (ver também entidades geogrificas em GAZ
CONSORCIO PADRAO DE GENOMICA (GENO-
MICS STANDARD CONSORTIUM 2008)). Observe
a diferenga em representagio comparando-se as divisoes
anatomicas na Tabela 4.
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Tabela 4 — Exemplos de partonomia em geografia e anatomia

Orlando € Municipio
Condado de Orange € Condado
Florida e Estado
EUA e Pais
<Orlando, Condado de Orange > € parte_de
<Condado de Orange, Florida> < parte_de

<Florida, EUA> € parte_de

Polegar = Digito
Mao = Parte_do_Corpo
Extremidade_superior = Membro
Corpo E Estrutura_Anatomica
Polegar = 3 parte_da.Mao
Mao = 3 parte_da.Extremidade_superior

Extremidade_Superior € 3 parte_do.Corpo

Este exemplo demonstra que afirmagoes a respeito
de classes diferem formalmente de afirmagoes a respeito
de individuos. As relagbes empregadas, no entanto, sao
as mesmas, porque as LDs ndo permitem a existéncia de
relagbes especiais entre classes. A ligagao 16gica das classes
sempre exige a utilizagdo de quantificadores, que nao sdo
necessarios em afirmagoes que relacionam individuos.
Isto explica por que, antes de qualquer representagiao
baseada em légica, deve-se esclarecer se as entidades
sob anélise sao classes ou individuos. Isto ndo é comum,
porém, no campo especifico da biologia molecular.
Assim, nosso exemplo de afirmagdo “Lmo-2 interage com
Elf-2” pode ser perfeitamente bem entendido como uma
sentenga universal a respeito da classe das moléculas de
Lmo-2, e, assim, como a expressao de um conhecimento
de aptiddo, no sentido de que:

Todas as moléculas de Lmo-2 tém aptidao para
interagdo com moléculas de Elf-2.

Ha bons argumentos a favor das duas interpreta-
¢oes. Assim, a ambigtidade nio pode ser desfeita sem
que, primeiramente, seja analisado o contexto no qual
a afirmacio se da.

Na pratica, a fronteira individuo/classe ¢é freqiien-
temente definida de forma idiossincratica. Por exemplo,
os registros do UniProt sdo feitos de forma a denotar
“ocorréncias” da classe proteina. Um profissional de
informatica poderia afirmar que esta escolha de termi-
nologia é motivada, principalmente, pela visio que um
modelador tem de determinada area: “Decidir se um
dado conceito é uma classe em uma ontologia ou uma
ocorréncia individual depende de quais sao as aplicacoes
potenciais da ontologia”. (Noy & Mcguinness 2001).
Acreditamos, no entanto, que nenhuma arbitrariedade
deva existir na distingao entre essa célula especifica nesse
tubo de ensaio especifico aqui e agora (ocorréncia), e uma
Célula (classe). Além disto, incentivar a suposicio de que
exista tal arbitrariedade pode levar a uma bifurcagao de
representacoes que dificultardo a prépria interoperabi-
lidade que as ontologias de recursos de dados deveriam
apoiar.
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Na verdade, defendemos que uma analise ontoldgica
formal apenas pode ser coerente com base num conceito
da distin¢do entre individuos e classes como sendo a
obtencao de distingao inalteravel por parte das entidades
em si. Individuos, por um lado, existem no espaco e no
tempo; nao tém relagio de classificacdo entre si; podem
ser chamados por nomes préprios e (em muitos casos)
fotografados. As classes, por outro lado, ndo existem no
espago e no tempo; tém relagio de classificagio entre si;
e podem ser chamadas por substantivos comuns. O fato
de uma entidade ser particular, ou uma classe, ou um
tipo, ndo se trata de escolha por parte do modelador. De
acordo com nossa experiéncia, casos controversos que
parecem sugerir a existéncia desta opcio sempre reve-
lam ambigiiidades quando melhor examinados. Alguns
defensores da opinido de que o gene humano MPDU-1 é
uma ocorréncia da classe Gene referem-se aos genes como
ocorréncias de entidades de contetdo de informagio,
como no OBI (2008). A mesma entidade de informagao
genética pode ser codificada em diferentes moléculas
acidas nucléicas, da mesma forma que um texto pode
ser disseminado através de muitas copias. Outros, en-
tretanto, defendem que o gene humano MPDU-I nao é
uma ocorréncia, e sim uma subclasse da classe gene; estao,
assim, referindo-se a genes como tipos de seqiéncias
macromoleculares, cujas ocorréncias sdo seqiiéncias de
nucleotideos replicadas nas células do nosso corpo.

Como vimos anteriormente na secdo a respeito de
conhecimento prévio, referéncia implicita a individuos
¢ a base de sentencas probabilisticas tipicas. A seguinte
sentenga exemplifica o que acabamos de dizer: “Em 2000,
a prevaléncia mundial de diabetes mellitus foi de 2,8%7.
Temos aqui duas classes, que sdo: Humano e (caso de)
Diabetes Humano. Ambas as classes tém cardinalidade
(valor inteiro), e a prevaléncia ¢ dada pelo quociente
entre as duas. A prevaléncia ndo é, assim, caracteristica
da doenga, e sim da populacio de individuos que tém
um caso da doenga. Aqui, ampliamos a notagio da LD
ao simbolizar a cardinalidade da extensao de uma classe
(por exemplo, o nimero de ocorréncias) ao colocar o
nome da classe entre “||”.
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Humano = Objeto

Humano_Diabético = Humano 1 3 portador_de. Diabetes_
Mellitus

| Humano_Diabético |/| Humano| = 0.028

Isto demonstra que o conhecimento prévio probabi-
listico poderia ser expresso por caixas LD — A, ampliadas
por operadores aritméticos (referindo-se a individuos).
Isto ndo estd, assim, dentro do escopo das ontologias
formais, apenas nas abordagens alternativas, como as
extensoes caixa-I" probabilisticas (Koller 1997, Klinov
2008). Além do mais, tampouco pode ser expresso pelas
LDs atualmente disponiveis.

Comentarios e Conclusao

A disciplina da representacio do conhecimento
evoluiu no contexto da pesquisa da inteligéncia artifi-
cial, com o propésito de possibilitar que computadores
tirem novas conclusoes a partir de dados e informagoes
existentes. Quando o termo “ontologias” se tornou
popular na informaética nos anos 90, foi muitas vezes
considerado um novo nome para algo que ja existia — os
artefatos de representagao do conhecimento. Entretanto,
duas linhas de pesquisa se desenvolveram desde entao,
demonstrando a necessidade de uma metodologia mais
baseada em principios.

Primeiramente, a Logica Descritiva (LDs) foi de-
senvolvida para ser fragmentos computaveis da Logica
de Primeira Ordem (LPO), que fossem suficientemente
expressivos para permitir a formulacdo de afirmacoes a
respeito de classes de individuos, bem como suas relacoes,
de tal forma que novos teoremas pudessem ser automati-
camente deduzidos. Isto necessitou uma semantica bem
definida, exigindo uma divisao em classes e individuos;
também exigiu uma descri¢do formal de classificagio e
da quantificacdo de papéis.

Enquanto nas representagées mais primitivas,
do tipo rede semantica, como o Metatesauro UMLS,
sentengas como “aspirina é um salicilato”, “aspirina
contém um anel aromatico” e “ aspirina impede infarto
do miocardio” parecem ser muito semelhantes, tenta-
tivas de representacdo mais formal revelam diferengas
fundamentais. Na LD, a primeira sentenga ¢é direta, e
nio exige qualquer relagio além daquela de subclasse;
a segunda exige uma expressio quantificada de fungéo;
e a terceira ndo pode nem mesmo ser adequadamente
representada.

N

Em segundo lugar, paralelamente a evolugio das
linguagens representacionais como OWL, os fil6sofos
e cientistas computacionais confrontaram a disciplina
experiente da ontologia filoséfica com as exigéncias da
sociedade de informacdo moderna, e criaram a disciplina
da ontologia aplicada (Guarino 1998). A biomedicina
tornou-se um laboratério para a convergéncia de LDs
e ontologia aplicada. A iniciativa OBO Foundry e, cada
vez mais, as atividades de reestruturacdo da SNOMED
CT, sao testemunhas disto.

Podemos, agora, resumir os resultados deste estudo
através da delimitacio aproximada de quatro tipos de
sentenca que apresentamos acima, que sio: (i) repre-
sentacao Iéxico-semantica, (ii) representagio de tipos de
entidades, (iii) representagao de conhecimento prévio, e
(iv) representacdo de individuos.

(I) Estes sdo os tipos de sentencas que encon-
tramos em grande parte do UMLS, assim como no
WordNet e artefatos semelhantes, que se esforcam
para representar o componente terminolégico de uma
area. Isto é feito através de relagbes como sinonimia,
polissemia, mais abrangente, mais restrito; e sao re-
tirados dos reinos dos tesauros e 1éxicos semanticos.
Alegamos que essa abordagem ¢ qtil para a recuperagio
de informacdo, mas nio para inferéncia ou integracio
do conhecimento.

(ii) No extremo oposto estdo os tipos de sentengas
que encontramos em ontologias formais formuladas em
termos de LD, onde o rigor formal e o poder de inferéncia
sao alcancados a custa de limitagdes na expressividade em
diversas dimensoes. Tais restricoes podem ndo conseguir
alcancar as exigéncias minimas daqueles usudrios que
sempre esperam da ontologia de uma drea mais que um
simples repositério de verdades basicas. Por outro lado,
mesmo os truismos podem ter um papel valioso como
base para a formulacio mais adequada de outros tipos
de sentencas, especialmente no contexto dos sistemas
de raciocinio.

(iii) Este grupo de sentencas constitui o que
chamamos “conhecimento prévio”, uma questao de
associacdo livre entre as classes, que ndo pode ser
expressa pelo esquema “para todo... algum”, tipico
das LDs. Essas sentengas podem, até certo grau, ser
“ontologizadas” pela introducdo de classes de aptidao.
Entretanto, sua introducio ocorre a custa de um au-
mento na complexidade. Existem outras abordagens
da representagio de conhecimento prévio, incluindo a
légica padrao (Reiter 1980), frames (Kifer et al. 1989),
e diversos tipos de extensées LD computacionalmente
caras (Baader 2007, cap. 6). Nao se pode fazer uma
recomendacio geral a respeito de qual dessas - ou de
outras - alternativas seria adequada: Isto depende
grandemente da area de aplicacdo especifica, e do
caso de utilizagio especifico para o qual os servigos de
raciocinio sdo necessdrios.

(iv) O dltimo conjunto de sentengas refere-se a
representacao de individuos. Isto poderia ser encarado
como um pequeno problema, por exemplo, na biologia de
leveduras, mas ¢ de grande importancia em dreas como a
medicina, que se relaciona com o registro de informacoes
a respeito de seres humanos. Mostramos, por exemplo,
que sentencas probabilisticas a respeito de prevaléncia
de doengas nao sio afirmagoes a respeito de classes, e
sim a respeito de individuos.

A Tabela 5 recapitula os exemplos dados na Tabela
2 no inicio do artigo, e atribui cada um deles a uma das
diferentes categorias de conhecimento que apresentamos
acima.
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Tabela 5 — Afirmagoes em estilo Metatesauro UMLS (tabela mrrel)

e categorias de representacao de area correspondentes

Conceito/Termo 1 Relacédo Conceito/Termo 2 Categoria de repre-
(Objeto, Sujeito) (Atributo, Predicado) (Valor/Objeto) sentacdo de Area
Aspirina previne Infarto_do_Miocardio BK
Aspirina é um salicilato ONT
Aspirina tem_parte Anel_aromético ONT
Plasma_sanguineo Mais_restrito_que Sangue LS
Cancer causa Perda_de_peso BK
Célula tem_parte Membrana_celular ONT
Medida_contraceptiva previne Gravidez BK
Diabetes_Mellitus é uma Doenca_freqlente BK
Diabetes_Mellitus Tem_prevaléncia 2.8% BK
Diclofenaco Tem_efeito_colateral Sangramento_gastrointestinal BK
Difteria é uma Doenca rara BK
ELM-2 Interage_com LMO-2 BK, INS
ELM-2 é uma Proteina ONT
Febre Sintoma_de Malaria_Tropica BK
Mao tem parte polegar ONT
Hepatite Tem_localizagao Figado ONT
Hepatite Tem_traducdo Hepatitis LS
Hipertensao é um Fator_de_risco_cardiovascular BK
Hipertermia Tem_sin6nimo Febre LS
Figado é um Orgéo_do_corpo ONT
Solugdo Nadl tem_parte lon_Cloreto ONT
Faringite Tem_sintoma Hipertermia BK
Fumar causa Cancer BK
THC é um Medicamento_Controlado_Schedule I BK
polegar tem_parte Unha ONT
OMS Localizada_em Genebra INS

BK = conhecimento prévio, INS = ocorréncias, LS = representagio léxico semantica, ONT = nivel ontolégico

Nossas distingdes coincidem, até certo grau, com
aquelas propostas pela OBRST (2006) no Espectro On-
tolégico (Ontology Spectrum). Nossa primeira categoria
corresponde & sua “taxonomia e tesauros ineficazes”, e,
a segunda, a teorias légicas (“ontologias eficazes”). A
categoria “ontologias ineficazes” do Espectro Ontoldgico
integra aspectos de ambos, e ¢ utilizada na modelagem
de dados (UML), em vez de na representagio de areas.
Enquanto Obrst menciona a classe versus distincdo de
ocorréncias em sua descricdo de ontologias eficazes, ele
nao se aprofunda na elaboragio dessa distincao.

Isto esta de acordo com o principal argumento que
tentamos expor neste documento: demonstrar que a
representacido do conhecimento — que poderia ser mais
adequadamente denominada de modelagem abrangente
de crengas disseminadas entre cientistas — nao é uma
tarefa das ontologias formais. Tampouco as ontologias
formais descrevem entidades pertencentes a area da
linguagem humana. Elas tém representagdes distintas,
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servem a diferentes propésitos, e utilizam diferentes
formalismos. Supomos que uma compreensio mais clara
dessas diferencas ird facilitar a definicdo de interfaces
mais robustas e tteis entre elas, e assim reduzir a ocor-
réncia de modelos ndo-intencionais, auxiliando na criagao
de uma base mais racional para sistemas semanticamente
interoperaveis na biologia e na medicina.
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Nota

1. Existe uma “forma” de se representar relagoes n-arias
em OWL através da reificacio — ver http://www.w3.org/
TR/swbp-n-aryRelations
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