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Disefio e implementacion de una base de conocimiento terminolégico sobre enfermedades raras

Este trabajo se centraenlaelaboracion de recursos terminograficos de base conceptual para
la gestion de la terminologia médica. Se presenta una base de conocimiento terminoldgico
bilingle (francés y espafiol) sobre un numeroso grupo de enfermedades raras: los errores
innatos del metabolismo. El recurso disefiado permite acceder a la terminologia utilizada
para denominar estas enfermedades, sus sintomas y signos de una forma conceptualmente
estructurada. En primer lugar, tras el marco teorico, se describen las fases seguidas para la
elaboracion de la base de conocimiento: compilacion, etiquetado y explotacion del corpus de
trabajo y construccion de la ontologfa subyacente. En segundo lugar, se recogen sus datos
mas significativos y se muestran las funcionalidades de lainterfaz de consulta. Su finalidad es
describir el subdominioy servir como fuente de informacién en la traduccion especializada.

Palabras clave: base de conocimiento terminolégico; ontologias; terminologfa médica; tra-
duccion médica; enfermedades raras.

Abstract

This article focuses on the creation of conceptually-based terminographical resources for
managing medical terminology. We present a bilingual (French and Spanish) terminological
knowledge base on a large group of rare diseases, namely inborn errors of metabolism. This
resource gives its users conceptually structured access to the terminology used when re-
ferring to these diseases and their signs and symptoms. After introducing the theoretical
framework underpinning its design, we describe the various stages in the creation of the
knowledge base itself:compilation, tagging, exploitation of the working corpus and construc-
tion of the underlying ontology. We then give an overview of the salient data and provide a
guide to the functionalities of the query interface. The purpose of the resource is to describe
the sub-domain in question and serve as a source of information for specialist translators.

Keywords: terminological knowledge base; ontologies; medical terminology; medical trans-
lation; rare diseases.
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1. Introduccion?

En la actualidad, los proyectos sobre gestion terminolégica buscan la creacién de recursos
que describan satisfactoriamente el ambito de especialidad en el que se centrany que permi-
tan acceder a la informacion de una manera dinamica y multidimensional. Esta perspectiva
ha conducido al uso de ontologias como elemento subyacente a las bases de conocimiento
terminolégico. El interés que han suscitado en este campo se basa en su utilidad para forma-
lizardominios del conocimiento y establecer relaciones entre conceptosy unidades termino-
l6gicas (Duran Mufioz y Bautista Zambrana, 2013).

El recurso que presentamos en este trabajo, ONTERMET, se inscribe en esta Iinea. Se trata
de una base de conocimiento terminoldgico bilingle, en francés y espafiol, sobre el cam-
po médico de los errores innatos del metabolismo (EIM), un amplio y complejo grupo de
enfermedades raras (ER). Tras el marco teorico en el que se inscribe la investigacion, se
describe la metodologia seguida para la creacion de la base de conocimiento: compila-
cion de un corpus sobre EIM, proceso de etiquetado y explotacion, y construccion de la
ontologia que formaliza el conocimiento extraido del corpus. A continuacion, se recogen
las principales caracteristicas de ONTERMET y se muestran las funcionalidades de la in-
terfaz creada para su consulta.

La investigacion se centra en las ER por tratarse de un subdominio de especial interés tanto
desde el punto de vista médico como social. Se han descrito mas de 6000 enfermedades que
afectan, en su conjunto, al 8-10 % de la poblacién de la UE, es decir, unos 30 millones de per-
sonas (EURORDIS, 2015). Este nimero tan importante de afectados hace que constituyan una
prioridad en lasalud publicaeuropea. Nuestra actividad traductora nos ha permitido consta-
tarlanecesidad de desarrollar mas recursos terminograficos que describan este subdominio
médico de una forma adecuada para resolver las posibles dudas tanto terminolégicas como
conceptuales que surgen en la realizacion de una traduccion.

La amplitud del campo de las ER, al que nos hemos referido, ha obligado a centrar el tra-
bajo en un grupo especifico. Se han seleccionado los EIM porque tanto su elevado numero
(mas de 500) como su heterogeneidad clinica los convierten en un ejemplo representativo
del conjunto de ER. Se trata de enfermedades producidas por la mutacién o alteracion en
la secuencia del ADN de un solo gen (monogénicas) y, en general, graves, que causan una
afectacion multiorganica.

1 Estetrabajo hasidorealizado en el marco de los proyectos de investigacion FFI2014-51978-C2-1-R
y TIN2017-85160-C2-2-R del Ministerio espafiol de Economia y Competitividad.
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2. Marco teorico

Conocer el funcionamiento de la terminologia en un ambito de especialidad constituye un
elemento esencial para comprender los mecanismos utilizados por las lenguas para trans-
mitir la informacion. Los enfoques terminoldgicos actuales (ej. Gaudin, 2003; Temmerman,
2000; Cabré, 1999) se caracterizan por adoptar una perspectiva integradora, que describe la
comunicacion especializada atendiendo tanto a los aspectos linguisticos como cognitivos y
comunicativos del concepto. Todos ellos otorgan mas importancia al analisis discursivoy, por
lo tanto, al uso real de los términos.

Este analisis discursivo se efectla principalmente empleando la linglistica de corpus (EA-
GLES, 1996; McEnery, 2003; Sinclair, 2004; Tognini-Bonelli, 2010) por posibilitar el estudio de la
lengua a partir de datos reales. De este modo, se ha desarrollado una terminologia basada
en el analisis de textos de especialidad que permite no solo disponer de material adecuada-
mente seleccionado para la descripcion de los diferentes fenémenos, sino también realizar
generalizaciones que el recurso a la intuicion de forma Unica no permitia. Asimismo, la apli-
cacién de nuevas modalidades de representaciéon del conocimiento y la disponibilidad de he-
rramientas para el desarrollo de organizaciones conceptuales mas complejas han originado
un cambio de rumbo en la practica terminografica.

Concretamente, la combinacion de las técnicas propuestas por la linglistica de corpusy la
terminologia descriptiva basada en el conocimiento ha dado lugar a un nuevo enfoque: la
‘terminologfa basada en la representacion del conocimiento’ (Meyer y Mackintosh, 1996) u
‘ontoterminografia’ (Duran Mufioz, 2012), entre otras denominaciones? En esta orientacion,
los corpus lingifsticos sirven como recurso basico para la extraccion de informacion de los
textos de especialidad, con el fin de modelar la estructura conceptual de los dominios en
cuestion, la cual se ve reflejada en los textos. Esta estructura se representa por medio de
distintos formalismos propuestos por la inteligencia artificial, especialmente mediante on-
tologfas (Gruber, 1993; Swartout y otros, 1997; Studer y otros, 1998).

El término ‘ontologia’, proveniente del campo de la filosofia, comienza a utilizarse a partir
de los afios 9o en el ambito de las ciencias de la computacion y la inteligencia artificial para
hacer referencia a recursos que permiten representar el conocimiento compartido sobre un
dominio. En concreto, se trata de la herramienta fundamental para organizar el conocimiento
o parcelas de este, con la finalidad de facilitar el intercambio de informacién entre el ser hu-
mano y los ordenadores. Desde esta perspectiva, las ontologias son el resultado del analisis
y el modelaje ontolégico, mas que una disciplina (Montiel-Ponsoda, 2009: 153). Su protagonis-

2 Otrosautores handenominado a estanueva lineadeinvestigacion ‘termontografia’ (Temmerman
y Kerremans, 2003) o bien ‘ontoterminologia’ (Roche, 2012).
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mo actual se debe a la posibilidad de utilizarlas en aplicaciones relacionadas con la gestién
del conocimiento, el procesamiento del lenguaje natural, la recuperacion de la informacion,
etc. En el ambito de la terminologia, las ontologias constituyen una manera de representar
formalmente los conceptos pertenecientes a un ambito de especialidad y sus relaciones de
forma independiente a la lengua, de modo que a esta representacion se pueda vincular la
terminologia en una o mas lenguas naturales.

La terminograffa basada en la representacion del conocimiento ha supuesto una impor-
tante mejoraen el modo de almacenar, organizary recuperar lainformacién de los campos
especializados, loque esimprescindible para el correcto uso de su terminologia. Dentro de
esta linea han surgido diferentes proyectos en los que se recurre a las ontologfas para la
representacion conceptual. En concreto, en el dominio médico cabe mencionar el proyec-
to GALEN para la clasificacion de procedimientos quirdrgicos (Rector y Rogers, 2006); SNO-
MED CT (International Health Terminology Standards Development Organisation, 2017),
terminologia médica integral para codificar, recuperar, comunicar y analizar datos médi-
cos; 0 Disease Ontology (DO) (Bello y otros, 2018). Especificamente en el ambito espafiol,
se pueden citar GENOMA-KB (Cabré y otros, 2004), una base de conocimiento del genoma
humano, u OncoTerm, un sistema bilingle de informacién y recursos oncolégicos (Lopez
Rodriguez y otros, 2006).

Todos estos proyectos, cuyas caracteristicas se contrastaran con la base de conocimiento
terminologico ONTERMET en el apartado de conclusiones, tienen en comun la busqueda de
sistemas eficaces para representar los ambitos de especialidad de la medicina en los que se
centrany paravincularen estas representaciones cada concepto con los términos utilizados
para denominarlos en una o varias lenguas.

Nuestro trabajo se inscribe en esta linea. Utilizamos la linglistica de corpus como metodolo-
gfa para estudiar la dinamica de los términos y extraer informacion terminolédgica y concep-
tual de un corpus de especialidad sobre el dominio de los EIM. La informacion se formaliza
por medio de una ontologia que, ademas de plasmar la situacion que ocupa cada uno de los
conceptos dentro del sistema conceptual y sus relaciones con otros conceptos, recoge la
terminologia asociada a cada uno de ellos.

3. Disefio de la base de conocimiento terminolégico

El proceso de creacion de la base de conocimiento terminoldgico ONTERMET se realizo en
dos fases principales. En primer lugar, se llevé a cabo la compilacion del corpus sobre EIM, asi
como su etiquetadoy explotacion (extraccion deinformacion terminologicay conceptual). En
segundo lugar, se construyo la ontologia, que se utilizd como «skeletal foundation» (Swartout
y otros, 1997: 138) de la base de conocimiento. En los apartados que siguen se presentan los
aspectos mas destacados en relacion con estas diferentes fases.
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3.1. Fase 1: compilacion, etiquetado y explotacion del corpus de trabajo

Los datos que se recogen en ONTERMET fueron obtenidos utilizando como metodologia
principal la linguistica de corpus. Para ello se cre¢ EMCOR (corpus de enfermedades meta-
bélicas), de donde se extrajo la informacion conceptual y terminolégica del ambito objeto
de estudio?.

De acuerdo con la clasificacioén realizada por Laviosa (2002: 33-42), EMCOR es un corpus de
textos completos y escritos, sincrénico (publicados entre 2001y 2013), terminolégico o espe-
cializado, bilingle (francés y espafiol) y comparable. Esta organizado en dos subcorpus esta-
blecidos en funcidén de las lenguas que lointegrany con muestras textuales seleccionadas de
acuerdo con los mismos criterios, lo que garantiza su comparabilidad.

En relacion con su tamafio, se trata de un corpus mediano (Sardinha, 2002: 119), ya que esta
formado por un total de 771 223 palabras y 41 043 formas que proceden de 208 muestras
textuales incluidas en francés y 203 en espafiol. En la tabla 1 podemos observar los datos
estadisticos mas significativos de cada uno de estos subcorpus:

TABLA1
Corpus EMCOR. Datos estadisticos

SUBCORPUS  SUBCORPUS
EN ESPANOL  EN FRANCES

Tamaiio (bytes) 2611049 2710154
N.° de palabras 387706 383517
N.° de formas 20048 20995
Ratio formas/palabras 539 5.72
Ratio formas/palabras estandarizada 40.34 41.57
Tamaiio medio palabras 5.40 5.62
N.°de oraciones 15391 16 620
Tamafio medio oraciones 24.16 22.09

3 Elcorpus EMCORtomacomo puntode partidauno mas reducido creado para un trabajo de investi-
gacion previo con la finalidad de elaborar un glosario sobre EIM (Varela Vilay Sanchez Trigo, 2012).
Este corpusinicial seamplid y se modificé a fin de adaptarlo a los nuevos objetivos investigadores.
El nimero de palabras se increment6 en un 68 % y el numero de formas en un 34 %, por lo que
refleja con mayor precision el ambito de los EIM.
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Dado que se tratade un corpus especializado y estos, de acuerdo con Bowker y Pearson (2002:
48), tienden a ser mas pequefios que los generales, su tamafio es suficiente para representar
el subdominio objeto de estudio.

Los géneros textuales representados en EMCOR se seleccionaron siguiendo dos criterios.
Porun lado, las propuestas sobre géneros médicos realizadas por Montalt y Gonzalez Davies
(2007), Posteguillo Gomez y Piqué-Angordans (2007) y Garcia Izquierdo (2009). Por otro, reali-
zando un analisis de los géneros textuales mas representativos dentro del ambito de los EIM.
De este modo, se optd por incluir en el corpus: articulo original, articulo de revisién, caso
clinico, resumen de articulo cientifico e informacion para pacientes. Los cuatro primeros gé-
neros, mayoritarios en el corpus, son especializados (90,2 %) y, por su parte, informacién para
pacientes (9,8 %) puede clasificarse como semiespecializado o divulgativo, dependiendo de su
procedencia. Se ha seguido en este punto a Vargas Sierra (2006: 6), que considera que es inte-
resante incluir esta gradacion para que estén representados los diferentes tipos de datos lin-
glfsticos. La tabla 2 muestra el niumero de palabras por género textual que presenta EMCOR:

TABLA 2
Corpus EMCOR. Palabras por género textual

N.© PALABRAS  N.° PALABRAS

GENEROS TEXTUALES

ESPANOL FRANCES
Articulo de revision 184201 184 274
Articulo original 48370 52 252
Caso clinico 113 494 103 069
Informacién para pacientes 37342 38 000
Resumen de articulo cientifico 4299 5922
TOTALES 387 706 383517

Unavez compilado el corpus, se etiqueté morfosintacticamente utilizando el programa Tree-
Tagger. Se trata de uno de los etiquetadores mas empleados, que permite etiquetar textos,
entre otras lenguas, en francés y en espafiol.

La extraccion de informacion terminoldgica y conceptual de EMCOR se realizé de modo se-
miautomatico, por medio del conjunto de herramientas informaticas WordSmith Tools. El
andlisis se dividio en cuatro etapas principales, que nos permitieron obtener una vision glo-
bal de la terminologia perteneciente al campo de los EIM y entender las relaciones que se
establecen en él. Se trata de las siguientes etapas: a) analisis estadistico, b) analisis de las
palabras mas frecuentes, c) analisis de los patrones sintacticos y d) analisis de los marcadores
lingUisticos de relacion conceptual. Posteriormente, se efectuaron asimismo multiples con-
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sultas puntuales para obtener informaciéon concreta que permitiese extraer toda la termino-
logfa necesariay determinar las relaciones entre los distintos conceptos.

En el campo de la medicina existe una gran diversidad de este tipo de relaciones, lo que ha
obligado arealizar unaseleccion utilizando paraello el criterio de mayor representatividad en
la descripcion del subdominio. El andlisis de EMCOR se centro, por lo tanto, en identificar los
términos utilizados paradenominarlas enfermedades que forman parte del grupo de los EIM
y sussintomasy signos, asi como en determinar las relaciones que se establecen entre ellos.

Si bien del corpus se extrajo la informacién principal para crear ONTERMET, para validarlay
complementarla se recurri¢, asimismo, a expertos del Instituto de Investigacion en Enferme-
dades Raras (IIER) del Instituto de Salud Carlos 111 (ISCIII) de Madrid.

3.2. Fase 2: creacion de la ontologia

La base de conocimiento terminolégico esta conformada por una ontologia subyacente, cuya
finalidad es estructurar el conocimiento que en ella se recoge. Se trata, en concreto, de una
ontologia de dominio, ya que formaliza un ambito especifico (Mizoguchi y otros, 1995; Heijst
y 0tros, 1997), en este caso, el de los EIM. Para su creacion se utilizaron los siguientes recursos:
el editor de ontologias Protégé4 el modelo de datos SKOS (Simple Knowledge Organization
System)s y la ontologia de relaciones OBQ®.

La ontologia creada almacena de manera jerarquica los grupos de conceptos seleccionados:
las enfermedades (EIM) y sus sintomas o signos. Para ello, se tomaron como base organizacio-
nes conceptuales aceptadas dentro del ambito de especialidad: Orphanet (portal de referen-
cia sobre enfermedades raras y medicamentos huérfanos), para clasificar los EIM, y la CIE-10
(Clasificacién Internacional de Enfermedades), para clasificar los signos y sintomas.

Del mismo modo, en la ontologia se formalizan las relaciones existentes entre los conceptos.
Esto es, qué sintomas o signos afectan a cada enfermedad y, a la inversa, qué enfermedades
pueden presentar determinado sintoma o signo.

Enla figura 1 se muestra, como ejemplo, la formalizacion de los EIM. El punto de partida es
el concepto ‘enfermedad’, con un unico subtipo (el concepto ‘error innato del metabolismo’).

4 Protégé (http://protege.stanford.edu)es el editor mas utilizado en estos momentos. Constituye el
estandar de facto dentro del conjunto de los editores en OWL (el lenguaje estandar de represen-
tacion del conocimiento y utilizado para crear la ontologia de este trabajo).

5  SKOS(https://www.w3.0rg/2004/02/skos) es un modelo de datos para compartiry vincularvocabu-
larios controlados a través de la web.

6 0BO(http//obofoundry.org/ontology/ro.html) es una ontologia que formaliza un conjunto de re-
laciones rigurosamente definidas que se utilizan habitualmente en las ontologias biomédicas.
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Este, a su vez, esta subdividido en los cinco grandes grupos de EIM existentes, que se van
concretando en los niveles inferiores:

FIGURA1

Formalizacion de los EIM en la ontologia

La organizacion creada para representar el concepto ‘sintoma o signo’ consta, por su parte,
de 19 grandes grupos que se van subdividiendo hasta alcanzar el concepto mas concreto.

Una vez creadas estas organizaciones jerarquicas, se atribuy¢ a cada concepto los términos
empleados paradenominarlo. Se utilizaron las etiquetas «skos:prefLabel» (etiqueta preferida)
y «skos:altLabel» (etiqueta alternativa), que pertenecen al modelo de datos SKOS ya mencio-
nado. Cada concepto tiene un término preferido por lengua, pero se recogen también las
variantes denominativas, como se puede observar en la siguiente figura:

FIGURA 2

Etiquetas preferidas y alternativas vinculadas a un solo concepto
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El hecho de que los conceptos se separen claramente de sus denominaciones hace que la
ontologia sea independiente de la lengua de trabajo y permite, asignando a cada concepto
etiquetas denominativas en otros idiomas, una futuraampliacién de la base de conocimiento
sin tener que llevar a cabo todos los pasos realizados inicialmente para crearla.

La vinculacion realizada de cada uno de los conceptos con su codigo CIE-10 (mediante la
etiqueta «obolnOwl:hasDbXref» de la ontologia de relaciones OBO) permite que ONTERMET
contengavinculos con la Clasificacion Internacional de Enfermedades a partir de cada uno
de los conceptos consultados. La etiqueta utilizada en este caso también podra utilizarse
en un futuro paraampliar el trabajo y crear referencias cruzadas con otras bases de datos,
como Orphanet, a la que ya nos hemos referido, u OMIM (Online Mendelian Inheritance in
Man), base de datos de enfermedades genéticas del ser humano, de interés por tener los
EIM este origen.

Enaquellos conceptos en los que se consider6 necesario hacer alguna recomendacion sobre
la terminologia usada para denominarlos, se introdujeron notas (etiqueta «rdfs:comment»).
Las recomendaciones se basan en lainformacion aportada por obras de referencia en el cam-
po de la medicina, asi como por los especialistas que colaboraron en la revision de esta base
de conocimiento.

Una vez introducidos en la ontologia todos los conceptos y asignadas las etiquetas corres-
pondientes alas que nos hemos referido, se procedio a crear los vinculos entre los EIM y sus
sintomas y signos. Para llevar esto a cabo, fue necesario crear dos propiedades de objetos
inversas, que permitiesen enlazar unos conceptos con otros: «hasSymptom» (tiene sintoma)
y «isSymptomOf» (es sintoma de). De este modo, partiendo de la informacion obtenida en el
corpus EMCOR, se vincularon los distintos EIM con sus posibles sintomas y signos.

La ontologifa descrita formaliza la informacién extraida del corpus EMCOR y constituye el
nucleo que estructura la base de conocimiento sobre EIM.

4. Base de conocimiento terminolégico ONTERMET

En ONTERMET estan recogidos un total de 2124 conceptos que pertenecen a uno de los
siguientes grupos: aquellos que representan enfermedades, es decir, el conjunto de enfer-
medades que integran los EIM (185 conceptos); aquellos que representan sintomas o signos
(1944 conceptos); y aquellos que pueden constituir tanto enfermedades como sintomas o
signos (5 conceptos).

Si bien algunos de estos conceptos —procedentes, como ya indicamos, de organizaciones
conceptuales aceptadas dentro del ambito de especialidad— no figuraban en el corpus
EMCOR, se han mantenido porque sirven para aportar un mayor grado de especificidad a la
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organizacion conceptual del subdominio’. De acuerdo con esto, de los 185 conceptos referi-
dos a los EIM, 167 estan recogidos en EMCOR. Por lo que respecta a 10s 1944 conceptos que
representan sintomas o signos, 1026 aparecen recogidos en EMCOR.

Enrelacion con lainformacion terminolégica, la base de conocimiento presenta un total de
1188 términos preferidos en espafiol y en francés (lo que coincide, como es légico, con el
numero de conceptos que figuran en EMCOR, esto es, un término preferido por conceptoy
lengua). Asimismo, recoge 1357 denominaciones alternativas en espafiol y 901 en francés.
Esta diferencia evidencia que el grado de variacion terminolégica en espafiol es superior al
del francés en el campo de los EIM.

Si bien ONTERMET constituye una primera aproximacion por nuestra parte a la representa-
cion del amplio campo de las ER, los datos presentados muestran la representatividad de la
informacion que se recoge en la base de conocimiento.

4.1. Interfaz de consulta

ONTERMET puede consultarse en linea por medio de unainterfaz en la direccion www.onter-
met.com. Al acceder, el usuario obtiene una primera visualizacién en francés o en espafiol,
segunla configuracion de su navegador. Es posible cambiar el idioma de visualizacién (extre-
mo superior derecho de la pantalla), lo que es esencial para los traductores, pues facilita la
obtencién de los términos equivalentes en unay otra lengua de trabajo.

El acceso a los datos puede realizarse de dos formas distintas: a través de la organizacion
conceptual que aparece en lainterfazalaizquierda de la pantalla (enfoque onomasiolégico)
o utilizando la busqueda por palabra clave en la caja situada en la parte derecha de la barra
superior (enfoque semasiolégico).

Enlafigura3se presenta como se visualiza lainformacién sobre un concepto en ONTERMET,
en este caso ‘déficit en créatine cérébrale’. En la columna izquierda, como acabamos de in-
dicar, se muestra la organizacion conceptual, mientras que a la derecha se presenta la infor-
macién que se obtiene sobre el concepto en cuestién, y que explicamos mas en detalle en los
parrafos que siguen con otros ejemplos.

Los diferentes hipervinculos permiten al usuario navegar por la base de conocimiento para
explorar el contenido de ONTERMET de modo intuitivo y no lineal, pasando de unos concep-
tos a otros relacionados.

7 Enla base de conocimiento, los conceptos recogidos en EMCOR figuran con la indicacion «C.
EMCOR» en superindice.
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FIGURA 3

Informacioén sobre el concepto ‘déficit en créatine cérébrale’ recogida en ONTERMET

Lainformacion especificaque se puede consultar relativaa cada uno de los conceptos depen-
de de su naturaleza (enfermedad / sintoma o signo), como se muestra en la tabla 3:

TABLA 3
Informacién recogida en ONTERMET en funcién del tipo de concepto

ENFERMEDAD SINTOMA 0 SIGNO

- Término preferido para - Término preferido para
denominar el concepto denominar el concepto

- Tipo de concepto (enfermedad) - Tipo de concepto (sintoma/signo)

- Cddigo CIE-10 - Cddigo CIE-10

- Denominaciones alternativas del concepto - Denominaciones alternativas del concepto

- Sintomas/signos asociados - Enfermedades asociadas

- Enfermedades superordinadas - Sintomas/signos superordinados

- Enfermedades subordinadas - Sintomas/signos subordinados

- Nota sobre el uso de alguno de los términos - Nota sobre el uso de alguno de los términos
utilizados para denominar el concepto utilizados para denominar el concepto

A modo de ejemplo, en la figura 4 puede consultarse la informacion sobre el concepto ‘leuci-
nosis’ en espafiol (véase la figura en la pagina siguiente).

Como se puede observar, se indica que ‘leucinosis’ es la denominacion preferida de este con-
ceptoenespafioly que se trata de unaenfermedad, no de un sintoma o signo (tipo de concep-
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FIGURA 4

Informacion sobre el concepto ‘leucinosis’ recogida en ONTERMET

to). A continuacion, se incluye el cédigo CIE-10 con su hipervinculo, lo que permite el acceso
directo (E71.0, en este caso). Se recogen las denominaciones alternativas de este conceptoy
los sintomas o signos que puede presentar. Se sefialaa qué grupo de enfermedades pertenece
(enfermedades superordinadas) y qué otras enfermedades agrupa (enfermedades subordi-
nadas). Por ultimo, se incluye una nota que indica que las denominaciones compuestas por
el anglicismo maple no son recomendables, pues este arbol se denomina en espafiol ‘arce’.

Para buscar la informacion correspondiente a este mismo concepto en francés, solamente
habria que seleccionar esta lengua en la parte superior de la pantalla.

Junto a este modo mas clasico de visualizar la informacion, también es posible acceder a
la estructura conceptual del ambito de los EIM en forma de mapa conceptual?, mediante el
icono situado a la derecha del término preferido. El grafico disefiado permite la consulta de
la ontologfa de un modo mas visual y la navegacién a través de los diferentes conceptos. Los
distintos tipos de conceptos se diferencian mediante un codigo de colores (enfermedades:
verde; sintomas o signos: azul; y enfermedades que pueden ser también sintomas o signos
de otros EIM: violeta).

8 Parael disefio de este grafico interactivo se utilizé D3 js (Bostock y otros, 2011), librerfa de Java-
Script, que permite representar cada uno de los conceptos en formato SVG e incorporaraunaweb
graficos, datos o infografias interactivas y accesibles.
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FIGURA 5

Mapa conceptual de ‘cardiopatia’

La figura 5 muestra como ejemplo el concepto ‘cardiopatia’ (sintoma), que ocupa el lugar
central. Los conceptos mas cercanos a este son las enfermedades relacionadas (ej. sindrome
de Pearson)y los mas alejados son los sintomas o signos subordinados y superordinados (ej.
cardiopatia congénita). Clicando en cada uno de los nodos de los conceptos es posible nave-
gar por el mapa conceptual y, por lo tanto, consultarlo de un modo mas natural e intuitivo.

Las diferentes formas de acceso y visualizacién de los datos de ONTERMET no son excluyen-
tes, sino que es aconsejable utilizarlas de manera combinada para obtener el maximo rendi-
miento del recurso.

5. Conclusiones

En este trabajo se han descrito las diferentes etapas seguidas para el disefio e implementa-
cion de la base de conocimiento terminolégico ONTERMET. Por un lado, se ha explicado el
proceso de compilaciény explotacion del corpus EMCOR. Dado que este constituye la fuente
primordial de informacién conceptual y terminoldgica, se ha considerado necesario mostrar
como se hallevado a cabo. Porotro lado, se han expuesto los pasos seguidos para la creacion
de la ontologfa que recoge, de forma conceptualmente estructurada, todo el conocimiento
obtenido sobre el campo de los EIM, asi como su terminologia. Para finalizar, se han presen-
tado los datos mas significativos de esta base de conocimiento terminolégico, ONTERMET, y
se han mostrado las diferentes funcionalidades de la interfaz de consulta.
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El proyecto presentado surge de la necesidad de desarrollar recursos terminolégicos y con-
ceptuales avanzados que permitan aumentar la calidad de los resultados obtenidos en el
proceso dedocumentacion quese llevaacaboenlatraduccién especializada. Estos recursos
deben estar conformados no solo porinformacion terminoldgica o linguistica relevante, sino
que ademas deben estar conceptualmente estructurados y adaptarse a las distintas necesi-
dades de consulta de los usuarios.

Como ya se haindicado en el marco teorico, la linea de investigacion en la que se inscribe
ONTERMET, las ontologias como sistema de representacion del conocimiento médico, ha
dado lugar a diferentes proyectos tanto internacionales como en el ambito espafiol. Po-
demos citar en primer lugar GALEN (General Architecture for Languages Encyclopadias
and Nomenclatures in Medicine), desarrollado para crear métodos y herramientas que per-
mitiesen generar y mantener clasificaciones de procedimientos quirurgicos®. Contiene los
conceptos elementalesy lasrelaciones que controlan sucombinacion para crear otros mas
complejos. Partiendo de los términos elementalesy empleando ciertas reglas gramaticales
para combinarlos, construye una expresion en lenguaje natural para cualquier concepto
complejo. Un segundo proyecto es SNOMED CT, una terminologfa clinica integral y multi-
lingle que puede emplearse para codificar, recuperar, comunicar y analizar datos médicos.
Su contenido se representa usando tres tipos de componentes diferentes: conceptos or-
ganizados en jerarquias, descripciones que vinculan los diferentes términos en lenguaje
natural con los conceptosy relaciones que vinculan cada concepto con otros relacionados.
SNOMED CT tiene una version en inglés y traducciones a distintas lenguas. Como tercery
ultimo ejemplo mencionaremos uno de los recursos de naturaleza ontoldgica mas conoci-
dos en el campo biomédico, Disease Ontology (DO), una ontologia estandarizada sobre las
enfermedades humanas frecuentes y raras. Su finalidad es proporcionar a la comunidad
biomédica descripciones sostenibles, reutilizables y coherentes sobre las enfermedades,
sus caracteristicas fenotipicas y otros conceptos relacionados con estas. Se desarroll¢ para
crear una estructura Unica que unificase la representacion de las enfermedades entre las
diversas terminologias y vocabularios por medio de una ontologfa. Ofrece una definicion
clara de cada enfermedad dentro de una clasificacion basada en su etiologfa para poder
anotar datos biomédicos (Schrimly otros, 2012). La DO integra conceptos y términos extrai-
dos de otras fuentes, como por ejemplo la CIE-g, el National Cancer Institute (NCI) Thesau-
rus, SNOMED CT, MeSH, OMIM y Orphanet.

La diferencia entre estos proyectos y ONTERMET radica fundamentalmente en la importan-
cia otorgada a la terminologfa. El principal objetivo de los tres proyectos mencionados es

9 Larepresentacion conceptual de estas clasificaciones se lleva a cabo con un lenguaje especifico,
denominado GRAIL (GALEN Representation and Integration Language), especialmente disefiado
para crear las restricciones especificas que se emplean en el dambito médico.
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estructurar, por medio de una ontologia, el dominio o subdominio en que se centran. Para
ello, se explicitan las cualidades de los diferentes conceptos y se establecen restricciones
y reglas de combinacion entre ellos. Si bien contienen también terminologia asociada a los
conceptos, su finalidad no es principalmente terminolégicay, por lo tanto, no se le confiere a
estainformacion unaimportancia central. Esto se manifiesta, por ejemplo, en que la termino-
logia para los conceptos compuestos se genere automaticamente, como sucede en GALEN; en
que las distintas terminologias sean traducciones de la versién en inglés, como es el caso de
SNOMED CT; 0 en que serecoja terminologfa procedente de diferentes recursos previamente
existentes, como ocurre en Disease Ontology. Por su parte, ONTERMET, frente a estos, emplea
una ontologia para estructurar el ambito de las enfermedades raras con el fin de almacenar
de formaorganizadala terminologia extraida del corpus EMCOR, creado especialmente para
servir de base a esterecurso. El valor de la ontologia creada no solo radica en la organizacion
de este &mbito de conocimiento, sino también en la variedad de términos asociados a cada
concepto, que es un reflejo del uso real de la terminologia en este campo.

Existen, no obstante, otros proyectos similares a ONTERMET, en los que el uso de ontologias
tiene un fin terminoldgico. Se puede citar, por ejemplo, en el ambito espafiol, GENOMA-KB,
un banco de conocimiento sobre el genoma humano formado por cuatro modulos: corpus
textual y base de datos factografica, terminoldgicay ontolégica. Los dos ultimos se constru-
yeron de forma paralela con la herramienta de gestion terminoldgica denominada OntoTerm,
que permitevincularlos distintos términos a los conceptos previamente representados en la
ontologia. Este recurso, no obstante, no esta disponible actualmente en Iinea. Otro proyecto
desarrollado en esta misma linea es OncoTerm, una base terminoldgica que recoge términos
eninglésy espafiol extraidos de un corpus especializado y que sirven para denominar con-
ceptos relacionados con el cancer.

Al igual que ONTERMET, ambos proyectos tienen por objetivo crear sistemas eficaces para
representar los ambitos en los que se centran y enlazar cada concepto con los términos rea-
les usados para denominarlos en una o varias lenguas. A diferencia de estos, sin embargo,
ONTERMET se caracteriza por su accesibilidad y facilidad de utilizacién. Los diferentes modos
de consultadisponibles a través de lainterfaz diseflada permiten acceder al contenido tanto
onomasiolégicamente, por medio de la jerarquia de conceptos, como semasioldgicamente,
empleando la herramienta de busqueda por término o navegando a través de los distintos
hipervinculos que contiene cada entrada. Del mismo modo, se facilita el proceso de traduc-
cionentre el francésy el espafiol, pues permite acceder directamente a la terminologfa equi-
valente en ambas lenguas.

Junto a las sefialadas, otra de las caracteristicas diferenciadoras de ONTERMET es que se
centraen un ambito de estudio innovador y de actualidad, como es el de las ER, con el ob-
jetivo de crear recursos que las describan de forma adecuada. Por otra parte, es también
de especial interés el par de lenguas seleccionado en un campo como el de la medicina, en
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que el uso del inglés como lingua franca es predominante. En este sentido, consideramos
importante poder contar con recursos que describan adecuadamente la terminologia mé-
dica en francés y espafiol.

Para finalizar, cabe sefialar que la base de conocimiento terminolégico creada constituye una
primeraaproximacion por nuestra parte al desarrollo de herramientas multilingtfsticas, multi-
dimensionalesydinamicas que faciliten el trabajodelos traductores especializados y reduzcan
lanecesidad de consultade diferentes fuentes especializadas. Se trata, asimismo, de un primer
modelo facilmenteampliable. En efecto, unadelas posibles Iineas de trabajo en el futuro es su
extensionatodo el campo delas ER,asicomo laampliacion del catalogo de relaciones concep-
tuales representadas, ya que su diversificacion permitird una mejor descripcion del ambito.
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