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Rezumat: Medicina translationald este un subiect de interes in lumea medicald. Medicina translationald este procesul
prin care rezultatele cercetarii efectuate in laborator sunt folosite direct alaturi de rezultatele clinice pentru a dezvolta noi
modalitdti de a trata pacientii. Componentele esentiale ale cercetdrii din medicina translationald sunt: accesul la
informatii, analiza de date si integrarea cunostintelor. Oamenii de stiinta si medicii trebuie sa fie capabili sa integreze
datele obtinute cu alte date disponibile, sa combine informatii de la mai multe surse si propriile rezultatele cu cunostinte
anterioare. Bazandu-se pe rezultatele astfel obtinute pentru fiecare pacient in medicina translationald, medicina
personalizata propune imbunatatirea diagnozei si tratamentului fiecarui pacient in functie de caracteristice individuale
ale acestuia. Articolul are ca scop prezentarea principalelor concepte legate de: medicina translationald, sursele de date
si structurile de date medicale, standardele disponibile, solutiile de integrare a datelor, tehnologiile reprezentative care
stau la baza integrarii surselor de date eterogene si instrumentele reprezentative pentru integrarea informatiei.

Cuvinte cheie: medicina tanslationala, ontologii, standarde, integrarea datelor, semantic Web.

Abstract: Translational medicine is a hot topic in the medical world. Translational medicine is the process by which
research results obtained in the laboratory are used together with clinical results to develop new ways to treat patients.
Essential components of translational research in medicine are: access to information, data analysis and integration of
knowledge. Scientists and doctors must be able to integrate data from other data available to combine information from
multiple sources and own results with prior knowledge. Thus, based on the results obtained for each patient in
translational medicine, personalized medicine proposes the improvement of diagnosis and treatment of each patient
depending on its individual characteristics. This article aims at presenting the main concepts related to: translational
medicine, data sources and data structures, medical standards, available data integration solutions, representative
technologies for the integration of heterogeneous data sources and tools for information integration.

Keywords: translational medicine, ontologies, standards, data integration, semantic Web.

ale vietii, in special a celor de sanatate,
conduce la utilizarea ontologiilor in sistemele
de sanatate si in cercetdrile biologice.

1. Introducere

Medicina translationald are ca scop
integrarea datelor din diferite domenii
stiintifice (de exemplu, biochimie, biologie
molecularda, medicind clinica, statistica,
epidemiologie, etc). Imbunititirea legaturii
dintre observatiile clinice si cercetarile de
baza si cele clinice, nu doar cad accelercaza
procesul de tranzitie de la laborator la practica
clinicd, dar totodata ajutd si la intelegerea
unor corelatii complexe unde sunt implicati
diferiti factori si cunostinte din diverse
domenii medicale.

Un alt aspect de care trebuie tinut cont
este integrarea informatiei din punctul de
vedere al structurii datelor (de exemplu,
formatul in care datele au fost stocate, limbajul
folosit, etc.).

in cadrul medicinei translationale,
extragerea informatiilor relevante dintr-una
sau mai multe baze de date este o cerintd de
baza pentru majoritatea sistemelor informatice.
In general, aceste sisteme sunt activate de
catre utilizatorii finali prin transmiterea unor
cereri de interogare. Datoritd volumului mare
de date, se pot considera analogii si metode
similare cu cele folosite in cadrul Semantic Web.

Datoritd eterogeneitatii, volatilitatii si
autonomiei surselor de date, principalele
aspecte abordate sunt legate de integrarea
multiplelor surse de date distribuite (cum ar fi
baze de date publice, terminologii, ontologii i
publicatii  stiintifice) si de prelucrarea
eficientd a informatiilor. In plus, bazele de

Medicina personalizata 11 propune
imbunatatirea procesului de diagnoza si
tratament, prin folosirea rezultatelor medicinii

date moderne includ milioane de variabile.

Cantitatea imensa de date care rezultd din
progresul stiintelor biomedicale si dezvoltarea
societdtii informationale, care are drept scop
informatizarea celor mai importante aspecte
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translationale §i propunerea unor metode de
tratament si medicamente specifice nevoilor
fiecarui pacient. Astfel, se doreste eliminarea
abordarii In care un anumit tratament sau
medicament se aplicd pe scara larga tuturor
pacientilor, fard a se tine cont de istoricul
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medical sau de specificul fiecdruia. La o
analizd mai atentd observam ca ne indreptim
spre un sistem de terapie personalizata.

Din 2007, Uniunea Europeana a angajat
peste 1 miliard Euro in Programul Cadru 7
pentru cercetare, dezvoltare tehnologicd si
activitati demonstrative in scopul finantarii
cercetarii pentru sanitate, care std la baza
dezvoltarii medicinei personalizate. Mergand
mai departe, finantarea in cadrul Orizont 2020
va continua sa sprijine acest domeniu.

Esentiala pentru realizarea medicinei
personalizate este dezvoltarea sistemelor de
informare capabile sa furnizeze informatii
exacte si In timp util cu privire la relatiile
potential complexe intre pacienti,
medicamente §i optiuni terapeutice adaptate.

Cerintele din medicina personalizata
includ integrarea cunostintelor din arhive de
date care au fost dezvoltate pentru utilizari
diverse si in mod normal nu adera la o schema
unificatd. Acest lucru necesitd tot mai mult
disponibilitatea datelor si a sistemelor
inteligente.

Pornind de la preocuparile Uniunii
Europene in domeniul cercetarilor pentru
sandtate, articolul propune analiza
informatiilor legate de stadiul actual in
domeniu si anume a solutiilor de integrare a
datelor in medicina translationald prin
furnizarea de informatii asupra surselor si
categoriilor de date, a standardelor disponibile
si a solutiilor de integrare a datelor (Capitolul
2). De asemenea sintetizeazd modul de
utilizare 1n  medicina translationala a
ontologiilor asociate bazelor de cunostinte
(definire ontologii, limbaje informatice pentru
reprezentarea ontologiilor, utilizarea tehnicilor
specifice web semantic pentru integrarea
surselor de date eterogene) - Capitolul 3.

2. Tendinte de cercetare,
dezvoltare, inovare in domeniul
solutiilor de integrare a datelor in
medicina translationala

2.1 Conceptul medicinei translationale

Medicina translationald este un proces in
care descoperirile stiintifice sunt transferate
din cercetarea de baza in cercetarea clinica (1)
si apoi rezultatele studiilor clinice sunt
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aplicate 1n practica pentru Tmbunatatirea starii
de sanatate (2).

Dintre directiile de dezvoltare si functio-
nare ale medicinei translationale fac parte
urmatoarele:

e dezvoltarea dinamicd §i aprofundatd a
biologiei moleculare si celulare;

e stabilirea de standarde finalte pentru
pregatirea viitorilor clinicieni care vor
lucra 1n acest domeniu;

o intelegerea de catre cercetitori a
necesitatii a bazei rationale din spatele
diagnosticului si terapiei;

e stabilirea unei medicini personalizate,
bazata pe intelegerea preconditiilor necesare
pentru utilizarea unei terapii moleculare
noi si personalizate pentru pacienti;

e cooperarea interdisciplinara si transferul
cunostintelor ~ stiintifice 1n  practica
medicala.

Medicina translationala 131 propune
integrarea multi-directionala a cercetarii
fundamentale, cercetarea orientatd catre
pacient si catre populatie cu obiectivul mai
general si pe termen lung, imbunatatirea starii
de sanatate crednd o punte de legatura dintre
cercetdrile stiintei de baza si practica clinica.
Aceasta presupune o mai buna intelegere a
problematicii sanatatii, dezvoltarea de noi
standarde, implementarea celor mai bune
practici, promovarea interactiunii  intre
cercetarea de laborator si aplicarea practica.

Medicina translationala reprezintd un
domeniu de cercetare multidisciplinar in care
se utilizeazd atat date publice (ghiduri
medicale, literaturd stiintifica, baze de date
biomedicale), cat si date protejate (date
private de la pacienti, date proprietare de la
companii farmaceutice si de publicare) [1].
Produsele cercetdrii translationale, cum sunt
testele de diagnosticare moleculara, sunt
principalii factori care potenteazd medicina
translationala.

Medicina translationald se refera la
procesul prin care rezultatele cercetarilor
efectuate in laborator sunt folosite direct
pentru a dezvolta noi metode de tratare a
pacientilor. Depinde de integrarea
cuprinzatoare a tuturor datelor pacientului cu
datele colectate in clinicd pentru a facilita si a
evalua dezvoltarea medicamentelor [2].
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Medicina translationala a fost o prioritate
pentru programele nationale de cercetare
biomedicald din intreaga lume. Premiile NIH
Clinical and Translational Science Awards
(CTSAs), prezentate de Zerhouni [3], asigura
un punct de referintd in cercetarea
translationald si s-au dovedit fructuoase in
realizarea de proiecte informatice translatio-
nale semantice [4].

In Europa, Kamel si colaboratorii [5] au
introdus Innovative Medicine Initiative (IMI),
o actiune comuna Intre Uniunea Europeana si
Federatia Europeand a Industriilor si
Asociatiilor Farmaceutice (EFPIA).

Informatica  utilizatd 1n  medicina
translationala a fost mult timp un caz de
utilizare pentru semantica biomedicala.
Lucrarile de inceput ale HCLSIG (Health
Care and Life Sciences Interest Group) au
aratat potentialul tehnologiilor Web-ului
semantic pentru cerce-tarea translationala [6].

2.2 Surse de date, structuri de date
medicale

Privind Sistemul Informatic Medical,
Organizatia Mondiala a Sanatatii propune
combinarea datelor obtinute din fisele
electronice ale pacientilor cu datele de
monitorizare de la dispozitivele medicale, de
la sistemele de tratament, cu rezultatele
laboratoarelor automatizate, arhivele de imagini
medicale, informatia financiard si mijloacele
moderne de schimb de informatii (posta
electronica, Internet, videoconferinte) etc.

Date medicale — sunt colectate folosind
metode de colectare si de masurare diferite
(cum ar fi examinari fizice, teste de laborator,
teste de radiologie, interviuri cu pacientul).
Avand 1n vedere cd echipamentele de
masurare au diferite intervale de precizie iar
medicii au niveluri diferite de educatie si de
experientd atunci valorile masurate pot fi
dificil de comparat intre pacienti. Pe de alta
parte, introducerea datelor pacientului in EPR-
uri  (Electronic Patient Records - Fisa
electronicd a pacientului) ar putea afecta,
acoperirea §i coerenta surselor de date.
Aceastd problemd poate fi rezolvatd prin
utilizarea unui software mai bun, care si
permitd introducerea de date structurate
eficiente si adecvate si un control mai strict
al calitatii.

Date de biologie moleculara - sunt
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volume de date de dimensiuni foarte mari
obtinute prin utilizarea de noi metode analitice
utilizate in studii genomice, de trascriptie,
proteice si metabolice [7], etc si stocate in
baze de date sau de cunostinte disponibile in
toatd lumea. Pentru cercetarea viitoare sunt
considerate cruciale reprezentarea datelor,
adnotarea genelor in baze de date mari si
etichetarea lucrdrilor de cercetare cu concepte
din vocabulare controlate.

Date sensibile pentru pacient - sunt infor-
matii cu caracter sensibil si sunt, prin urmare,
protejate de legile privind confidentialitatea.
Odata cu cresterea mobilitatii cetatenilor in
Uniunea Europeand, schimbul de istoric
medical al pacientilor devine o necesitate. Cu
toate acestea, legislatia referitoare la
manipularea datelor medicale face dificila sau
chiar imposibila obtinerea permisiunilor
necesare pentru utilizarea datelor in afara
granitelor tarii.

Multe sisteme informatice de spital au fost
construite in mod traditional, neputandu-se
asigura interoperabilitatea cu alte aplicatii in
domeniul medical. Schimbul de date ale
pacientului cu alti factori interesati din afara
organizatiei este astfel limitat, desi un astfel
de schimb poate fi motivat atat din punct de
vedere etic, cat si medical.

Existd preocupari etice similare pentru
datele de biologie moleculara, deoarece datele
genetice de la pacienti pot fi folosite pentru a
identifica o persoana.

In 2008, Claerhout et al. [8], descrie
arhitectura de protectie a datelor in Uniunea
Europeand realizatd in proiectul Avansarea
studiile clinico genomice (ACGT). Obiectivul
de nivel f1nalt al proiectului ACGT era
dezvoltarea de metode si sisteme de software
care pot imbunatiti intelegerea datelor de
cercetare a cancerului prin integrarea si
analiza informatiilor biomedicale.

2.3 Categorii de
medicina tranlationala

informatii in

Domeniul medicinei translationale face
apel la folosirea unor multiple surse de
informatii eterogene care alcatuiesc bazele de
date si cunostinte medicale.

Descrierea cunostintelor dintr-un anumit
domeniu poate fi realizatd doar prin
constructii cu o mare varietate de componente
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si relatii intre aceste componente.

Functionarea corectd a wunui sistem
decizional medical bazat pe cunostinte
depinde de modul in care se realizeaza baza
de cunostinte.

Intr-o bazi de cunostinte medicale,
analiza cunostintelor este posibild odatd cu
specificarea declarativd a termenilor dati.
Analiza formald a termenilor este extrem de
valoroasa atunci cand se incearcd refolosirea
ontologiilor existente, dar si cand se vrea
extinderea lor.

Dintre scopurile pentru care, In gestiuneca
cunostintelor, se construiesc ontologii
mentiondm necesitatea definirii unor structuri
standardizate pentru informatiile stocate In
formatele initiale diferite In care au fost
colectate si a gasirii unor elemente de legatura
intre acestea, cat si nevoia de a exista o
intelegere comund asupra informatiei pentru
toti cei implicati, oameni sau agenti software.

Pornind de la categoriile de informatii
definite, un sistem informatic aferent
medicitnei translationale include multiple
surse de informatii eterogene de volum
deosebit de mare, de tip Big Data, care sunt
distribuite geografic. Mai mult, nu este
suficient sa se considere ca sistemul contine
numai date stocate in baze de date, trebuie
luate In seamd si cunostintele domeniului
stocate In baza de cunostinte. Singura solutie
pentru considerarea bazelor de date si bazelor
de cunostinte distribuite geografic ca asigu-
rand cu informatii un sistem integrat este ca
acestea sa fie federalizate. Atat sistemele de
gestiune ale bazelor de date cat si sistemele
expert pot asigura tehnic integrarea intr-un
sistem federalizat.

2.4 Standarde disponibile

Standardizarea in  domeniul medical
devine tot mai importanta datoritd utilizarii
frecvente a fisei electronice a pacientului.
Standardele faciliteaza comunicarea automata
intre diverse sisteme, furnizeaza informatii
utile 1n practica medicala.

Tendintele la  nivelul Comunitatii
Europene sunt: integrarea sistemelor medicale
si asigurarea interoperabilitatii.

In Europa, organismul recunoscut in
domeniul standardelor pentru informatica
medicald este CEN (Comité Européen de
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Normalisation - Comitetul FEuropean de
Standardizare). Acesta are competenta si
responsabilitatea organizarii, coordondrii si
monitorizarii activitatii de dezvoltare a
standardelor in domeniul informaticii medicale,
precum si a promulgarii acestor standarde.

La ora actuald existd in intreaga lume o
mare  preocupare  pentru  dezvoltarea
standardelor ~ in  domeniul  sistemelor
informatice medicale in general dar si
standarde  specifice =~ domeniului ~EHR
(Electronic Health Records - Dosarul
electronic de sanatate). Aceste standarde
acopera unele aspecte mai generale, cum sunt
definirea si scopul sistemelor EHR, tipuri de
date si sisteme de codificare a informatiei,
mergand pana la specificarea in detaliu a unor
modele informatice pentru stocarea datelor ca
si a documentelor si modalitatilor pentru
schimbul de informatii medicale [9].

Adoptarea pe scard larga a Inregistrarilor
personale de sadnatate depinde de numerosi
factori: obstacole 1n sistemul de sanatate,
probleme legate de incredere si confiden-
tialitate, lipsa standardelor tehnice de
interoperabilitate si infrastructurii tehnolo-
giilor informationale de sanatate, divizarea
digitala, realizarea incertd cost-eficientd si
incertitudinea cererii de pe piatd. Exista totusi
standarde pentru 1Inregistrarile personale
de sanatate.

Principalele standarde relevante pentru
dezvoltarea sistemelor de evidenta electronica
a datelor medicale sunt : ISO DTR 20514 -
EHR definition and scope; ISO TS 18308 -
EHR Requirements; CEN TS 14796 - Data
Types; CEN / TC 251 EN 13606 - EHR
Communications; HL7 - EHR Functional
Specification; HL7 - Templates specification;
HL7 - Clinical Document Architecture;
DICOM - Digital Imaging and Communica-
tions in Medicine; EDIFACT, XML -
Messaging standards.

Multe state europene, inclusiv Romania,
s-au orientat catre aceste standarde,
majoritatea de origine nord americana,
reprezentative fiind HL7 pentru mesajele
medicale si DICOM pentru imagistica
medicala.

HL7 s-a impus ca standard pentru
schimbul de informatie pe suport electronic in
domeniul sanatatii, atdt in domeniul clinic cat
si in cel administrativ. Obiectivul major al

Revista Romana de Informatica si Automatica, vol.27, nr. 1, 2017



standardului HL7 1l constituie facilitarea
schimbului de mesaje intre aplicatiile ce
gestioneaza date medicale;

DICOM - acronim pentru Digital Imaging
and Communication in Medicine este
standardul  industrial pentru  transferul
imaginilor medicale si pentru comunicatia
dintre aparatele electronice medicale. Toate
sistemele de stocare si transmitere a imagi-
nilor medicale trebuie sa fie conforme cu
standardul DICOM, lucru care, la ora actuala,
raimane doar un deziderat, ca urmare a
costurilor mari implicate.

2.5 Solutii de integrare a surselor
de informatii

in medicing, ca de altfel in multe alte
domenii ale cunoagterii §i practicii umane,
referitor la dezvoltarea aplicatiilor informatice
moderne, problema principald constd 1in
integrarea diverselor surse de date si cunostinte
eterogene existente. Integrarea informatiilor se
confruntd cu urmatoarele probleme:

e cterogenitatea structurald - se referd la
faptul ca diferite sisteme de aplicatii
stocheaza datele proprii in structuri diferite;

e clerogenitatea semantica - se referd la
intelesul diferit pe care il pot avea
elementele, ce contin o informatie, in
sistemele de aplicatii;

e problema inconsistentei §i a redundantei
datelor in diferite sisteme de aplicatii.

Interogara

|

Exista, desigur, multe abordari de
integrare a datelor, dar subliniem doar douad
abordari care au fost aplicate anterior in
domeniul informaticii medicale: depozite de
date (data warehousing) si abordari bazate
pe mediere.

Depozitul de date medicale reprezintd o
colectie de date integratd, variabila 1n timp,
non-volatila, orientata catre subiect care este
utilizatd 1n sprijinul ludrii deciziilor de
management. Datele de la sursele de date sunt
incarcate, transformate, curatate si actualizate
in mod regulat. Pentru analize multidimen-
sionale sunt utilizate instrumentele de prelu-
crare analitica on-line (OLAP).

Stabilirea unor depozite de date nu este
intotdeauna o solutie optimda. De exemplu,
datele de dimensiuni enorme, fiind obtinute
din proiectele de cercetare in domeniul
genomului uman, nu sunt transferate cu
usurinta.

Prin urmare, in loc de colectarea si
stocarea datelor intr-un depozit centralizat, o
abordare alternativa este lasarea datelor la
sursele de date originale si combinarea lor in
mod dinamic prin interogari rezolvate de un
mediator.

In procesul de integrare a datelor, un
sistem  bazat pe mediator realizeaza
translatarea  dinamicd a  interogarilor
utilizatorului intre schema unei componente
mediator si schemele surselor de date.
Un astfel de sistem este ilustrat in Figura 1, in

Rezultat

!

MEDIATOR

Baza de date 1

Baza de date i

I Wrapper ; I

1
1
1
l Wrappet o I

Figura 1. Arhitectura unui sistem bazat pe mediator [11]
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care wrapper-ul este un set de programe care
acceseaza sursele de date i asigura
vizualizarea datelor intr-o schema de date
uniforma.

In principiu, integrarea datelor cu
cunostintele, Intr-un  sistem informatic
medical care se bazeazad n buna parte pe 1A,
se realizeaza pe doud cai:

e construirea ontologiilor §i utilizarea
tehnologiilor specifice web-ului semantic
ca primd etapa a proiectdrii care sa
permitd integrarea bazatd pe semantica
datelor si cunostintelor [10];

e realizarea unor interfete intre bazele de
date cu informatie medicald, respectiv
intre acestea si bazele de fapte ale
sistemelor expert corespunzitoare diver-
selor domenii ale medicinei.

Integrarea datelor in cadrul medicinii
translationale si  utilizarea cunostintelor
incluse 1n cadrul ontologiilor sunt premise
pentru Tmbundtdtirea cunoasterii  bolilor si
pentru imbunatatirea proceselor de diagnosti-
care si de prognosticare a evolutiei acestora.

Pentru atingerea acestor obiective de integrare
sunt necesare:

(a) crearea unui model semantic care sa
reprezinte surse heterogene de date si
integrarea acestora utilizdnd tehnologii Web
semantice si ontologiile existente;

(b) dezvoltarea unei metodologii care sa
exploateze cunostintele existente 1n cadrul
ontologiilor si sa imbunatateasca rezultatele
metodelor de explorare a cunostintelor
obtinute cu seturile de date ale medicinii
translationale [1].

Integrarea tuturor acestor date este o
problema ce se pune in mod stringent.

3. Utilizarea de ontologii asociate
bazelor de cunostinte in medicina
translationala

3.1 Utilizarea Ontologiilor in medicina
translationala

In domeniul calculatoarelor, ontologia
este consideratd o modalitate de definire si
specificare a obiectelor, conceptelor, entitdti-
lor din lumea reald, precum si a relatiilor
dintre ele.
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Entitatile caracteristice ontologiilor sunt:
clase, obiecte, atribute, functii, restrictii,
reguli, axiome $i evenimente, manipulate prin
limbaje algebrice sau pictoriale. Deoarece in
medicina translationald volumul de informatii
este foarte mare si sursele lor sunt foarte
diferite nu se poate incepe procesul de analiza
si structurare de la clase.

Este necesar lucrul cu un concept de rang
mai inalt decat clasa, este vorba de categorie.
Categoriile vor fi definite de nivelurile
semantice pe care specialistii domeniului le
considerda mai importante. Astfel acestea se
raporteaza la: organizarea medicalad existentd,
individ, activitati derulate de cadrele medicale,
asistatii medical.

Practic, ontologia este un vocabular si o
specificare a unei colectii de concepte, a
simbolurilor lor si a relatiilor dintre ele (inclu-
siv fapte implicate), precum §i o caracterizare
a semnificatiei acestora.

Obiectivul unei ontologii constd in
reprezentarea unei conceptualizéri, partajabile
si reutilizabile, in care sunt ignorate detaliile
specifice aplicatiilor.

Sfera de cuprindere a unei ontologii se
referd la toate aplicatiile domeniului, nu
numai la o anumita aplicatie.

Activitatea de construire a unei ontologii
este complexa si presupune cercetarea intensa
a domeniului.

Pentru a utiliza in mod eficient in cadrul
aceluiagi sistem surse multiple de date
eterogene, se propune folosirea de onfologii
asociate fiecariei surse de informatie, avand
principalul rol de a exprima prin structuri
standardizate informatiile stocate in bazele
de cunostinte.

Ontologiile sunt din ce in ce mai mult
folosite in aplicatiile §i sistemele care au la
baza interogari semantice. In acest context,
principalul avantaj al ontologiilor este faptul
cd, prin intermediul unui vocabular structurat,
pot descrie baze de cunostinte, chiar daca
acestea nu sunt organizate intr-o structurd de
baze de date relationale. Utilizand ontologii
in cadrul proceselor de interogare se pot
obtine performante mai bune s§i rezultate
exacte la interogarile utilizatorului. In plus,
ontologiile sunt preferate in interogarile
semantice, fiind mai usor de integrat in cadrul
aplicatiilor de interogare a datelor decat
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folosirea directd a informatiilor din cadrul
bazelor de date relationale.

Datorita domeniului medical vast abordat
de catre medicina translationald, este necesara
utilizarea a numeroase ontologii, dintre cele
mai complexe sau variate. In plus, ontologiile
nu sunt vazute ca fiind sursa unica de date, ci
mai degraba ca fiind componenta care face
legdtura intre utilizator si informatiile

concrete stocate in multiple baze de cunostinte.

Ontologiile au fost dezvoltate pentru
reprezentarea entitatilor de interes biomedical
si relatiile dintre ele, in multe domenii si
diverse niveluri de granularitate.

Sutele de ontologii biomedicale dezvoltate
pana in prezent sunt accesate de catre
comunitatea stiintifica in principal prin
intermediul a doud mari resurse: BioPortal
[12] si Ontology Look-up System (OLS) [13].

Ambele resurse sunt foarte diverse din
punct de vedere al continutului si este dificila
caracterizarea lor precisd. Un mare numar de
ontologii se regdsesc in ambele resurse.

3.2 Limbaje informatice
reprezentarea ontologiilor

pentru

In functie de scopul construirii ontologiei
existd mai multe metode de constructie si
respectiv limbaje.

In informatica si inteligenta artificiala,
limbaje pentru descrierea de ontologii sunt
limbaje formale utilizate pentru a construi
ontologii. Ele permit codificarea cunostintelor
despre anumite domenii si adesea includ
reguli de rationament care sustin procesarea
cunostintelor.

Au fost dezvoltate mai multe limbaje
informatice pentru reprezentarea ontologiilor
in contextul web-ului semantic.

Principalele limbaje de definire a
ontologiilor sunt bazate pe XML - un limbaj
care este foarte usor interpretabil de catre
calculatoare.

RDF (Resource Description Framework)
si RDFS (Resource Description Framework
Schema) sunt limbajele standard de reprezen-
tare a datelor iIn Web-ul semantic.

Limbajul recomandat de  marcare
ontologii pentru Web-ul semantic in scopul
codificarii cunostintelor este OWL (Web
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Ontology Language).

Datele pot fi navigate sau interogate cu
SPARQL (Simple Protocol and RDF Query
Language), maparea dintre RDF si scheme
trebuind facutd de fiecare dati cand sunt
accesate datele.

3.3 Tehnici specifice web semantic
pentru integrarea surselor de date
eterogene in medicina translationala

Medicina translationala necesita
tehnologii  adecvate care sd permitd
interpretarea corectd a resurselor de date
distribuite, precum si o infrastructura flexibila
care sa pastreze semantica datelor la toate
nivelurile de integrare.

In domeniul medicinii translationale,
integrarea datelor §i interoperabilitatea sunt
cerinte importante pentru analiza eficientd
a datelor.

Una din solutiile propuse pentru
satisfacerea acestor cerinte consta In utilizarea
web-ului semantic si a tehnologiilor acestuia.

Web-ul Semantic permite regasirea
automata a datelor, din domenii ce par fara
legatura, pentru a le combina in vederea
gasirii de relatii i a face descoperiri [14].

Web-ul semantic este capabil de
efectuarea operatiei de luare a deciziilor [15].
Pentru aceasta este necesar ca datele sa fie
stocate in mod ontologic, ceea ce permite o
interpretare mai inteligenta a acestora.

RDF este limbajul standard de
reprezentare a datelor in Web-ul semantic.
Daca resursele care trebuie integrate sunt in
acest format nu este necesara o transformare a
acestora. Daca acestea sunt in alte formate,
cum ar fi cel relational sau XML, este
necesara o transformare. O a treia alternativa
se aplicd in cazul datelor stocate in baze de
date relationale, acestea fiind expuse ca
date in RDF utilizand maparea schemei bazei
de date la o ontologie in format RDFS sau
OWL. Aceasta optiune permite evitarea
replicarii datelor.

Dezvoltarea Web-ului Semantic si a
limbajelor acestuia de descriere a resurselor
(Resource Description Framework - RDF), a
formatelor de interschimb al datelor (RDF/
XML), si a notatiilor, cum este RDF Schema
(RDFS), si Web Ontology Language (OWL),
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a permis furnizarea unei descrieri formale a
conceptelor, termenilor si a relatiilor dintr-un
anumit domeniu de cunoastere. OWL
furnizeaza definitii computationale formale si
instrumente pentru rationamente, care permit
dezvoltarea si

pacientulu de genomica

Proba Teste la Laboratorul |

Inregistrare medicala

IilTEl'pi'f_:tEIl'C

unui pacient, prin care, pornind de la probele
recoltate de la pacient, se realizeaza teste de
genomicd, acestea fiind utilizate Tmpreund cu
observatiile clinice si cu arhivele de date
integrate, pentru realizarea unei interpretari
corecte a analizelor este prezentat in Figura 2.

LIMS — Sistem de management
al informatulor din laborater

Date climce +
Test genetic
Arhiva de date integrate

Invocare
Algoritm

Bibliotecd de

electronica

algoritim

Figura 2. Flux de informatii in Medicina Translationala (adaptare dupa [14])

intretinerea ontologiilor. Multe ontologii din
stiinta sanatatii au fost convertite in OWL.

Integrarea  datelor obtinute de Ia
Inregistrarile medicale electronice (EMR) cu
datele genomice obtinute de la laborator
LIMS (Laboratory Information Management
System - Sistem de management al
Informatiilor din Laborator) se poate realiza
utilizdnd specificatiile Web-ului semantic
(RDF, OWL). Aceasta abordare cuprinde
patru etape:

e crearea unei ontologii a domeniului care
identificd cele mai importante concepte
ale domeniilor clinic si genomic;

e proiectarea §i crearca de wrappere care
expun datele dintr-o arhiva intr-o vedere
RDF;

e specificarea regulilor de mapare care
furnizeaza legaturi intre datele ce sunt
regasite in diferite arhive de date;

e crearea unei interfete utilizator pentru: (a)
specificatii de mapare a legaturilor dintre
date si (b) vizualizarea informatiei integrate.

Pentru realizarea procesului de integrare a
datelor este nevoie ca utilizatorul final
(cercetator genomic sau un cercetdtor
clinician) s interactioneze cu sistemul care

afiseaza grafuri RDF din surse diferite de date.

Fluxul de informatii asociat examinarii
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Concluziile examinarii se completeaza in
inregistrarea medicala a pacientului.

4. Concluzii

In cadrul acestui articol a fost ficutd
analiza conceptelor, datelor si cunostintelor
aferente medicinei translationale, un domeniu
de mare actualitate 1In medicind, care
utilizeazd metode din domeniul biologiei
sistemelor si tehnologiei informatiei pentru
integrarea cunostintelor si datelor din mai
multe domenii, atdt la nivelul individului, cat
si al intregii populatii.

Gradul ridicat de eterogenitate a datelor
poate avea un efect negativ asupra rezultatelor
finale si duce la cresterea complexitatii
procesului de analizd 1n cadrul sistemelor
informatice aferente.

In contextul medicinei translationale, se
doreste crearea unei baze de cunostinte,
formatd in principal din informatii teoretice
obtinute prin asocierea mai multor ontologii §i
baze de cunostinte, informatii clinice obtinute
din diverse cazuri din practica, statistici care
sa completeze rezultatele obtinute din
interogarea datelor teoretice si clinice, cat si
orice alte surse de date care pot completa sau
valida rezultatele obtinute din analiza surselor
de date mentionate anterior.

Pentru a utiliza In mod eficient in cadrul
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aceluiasi

sistem surse multiple de date

eterogene, sunt sintetizate informatiile.

date eterogene din domeniul

Pentru integrarea multiplelor surse de
medicinei

translationale, consideram cd sunt necesare
urmatoarele abordari:

folosirea de ontologii asociate multiplelor
surse de date eterogene care alcatuiesc
bazele de cunostinte medicale, cu rolul de
a defini structuri standardizate pentru
datele stocate in formatul initial in care au
fost colectate, fara prelucrari anterioare, si
de a gasi elemente de legdturd Iintre
acestea;

folosirea metodelor aplicate in cadrul
Semantic Web ca §i componente
principale ale unei arhitecturi care sa
faciliteze obtinerea de relatii relevante

dintre multiple baze de cunostinte

eterogene.

Printre  preocupdrile  viitoare  ale
colectivului  elaborator se va include

abordarea aspectelor legate de elaborarea
unui model arhitectural al unui mediu de
integrare a surselor de informatii folosite
in medicina translationald la nivel semantic
si de interogare distribuita a surselor de
date biomedicale.
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