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Partie |

Des ontologies de domaines pour unifier des
données issues de sources hétérogenes




L'informatiqgue médicale aujourd’hui
L’'exemple du Québec

Cabinets de médecin
Hopitaux
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Tour de Babel des systemes
d’information



Un défi pour la mise au point de
systemes de santé apprenants
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L'informatiqgue médicale aujourd’hui
L’'exemple du Québec

Défi : rendre I'information

scientifique
interopérable,
partageable, réutilisable

Obstacle principal :
diversité des données,
plutdt que leur quantité

“Probleme de Babel” :

— ldiosyncrasie
technologique

— ldiosyncrasie humaine

Solution : terminologies,
taxonomies, ontologies

Tour de Babel des systemes
d’information



Terminologies, taxonomies et
ontologies
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Ontologie: Taxonomie enrichie avec des
relations additionnelles.



Terminologie

Maison

Toit

Porte

Mur

Batiment destiné a servir d’habitation
a des humains.

Surface supérieure d’un batiment.

Ouverture limitant un espace clos,
permettant la communication entre
cet espace et ce qui est extérieur a
cet espace.

Ouvrage de macgonnerie vertical
(parfois oblique), élevé sur une
certaine longueur pour constituer le
coté d'un batiment.



Taxonomie
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Ontologie

Proprieté Entité matérielle
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L’apport de |la philosophie
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Apports de la

métaphysique :

e similarité : probleme
des universaux

e identité et
changement

e causalité

* meéréologie (relation
de tout a partie)

Apports de la
philosophie des

sciences :
e maladie
* risque

probabilités
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Ontologie de domaine

Egalement appellée “ontologie de référence” :
représentation canonique des entités et
relations d’'un domaine donnég, visant a
I’exhaustivité.

Nous verrons trois autres types d’ontologies.

Exemple d’ontologie de domaine :
Cardiovascular Disease Ontology (CVDO)

12



CVDO dans Protégeé

Définition formelle de la sténose aortique valvulaire

Description: "aortic valve stenosis’

Equivalent To
¢ disease
and ('realized in' some
('disease course’

and ("has occurrent part’' some 'aortic valve improper opening during left ventricular systole’)))
and ("has material basis at all times’ some 'aortic valve disorder’)

Hiérarchie de classes Quelques relations

v ®Thing - m’'has location at some time’
~.® Nothing -~ mm'has material basis at all times'

v-® entity > = 'has occurrent part'
v-- @ continuant ) w8 'has participant at some time'
- @ 'generically dependent continuant’ - m'has profile’
b @ 'independent continuant' -~ mm'has spatial occupant at some time'
v-- @ 'specifically dependent continuant’ -~ m'has spatiotemporal occupant’
b @ quality ) mm'has specific dependent at some time'
v-- @ 'realizable entity' ) mm'located in at some time'
v-- @ disposition b m'material basis of at some time'
v @ disease - mm'occupies spatial region at some time'
> = "aneurysm (disease)’ - mm'occupies spatiotemporal region’
»-- & "aortic disease’ - @ 'occurs in'

- & "aortic valve disease’

- & "aortic valve insufficiency’

-~ & "aortic valve prolapse’

V- = "aortic valve stenosis’

-~ ®'rheumatic aortic valve stenosis'
- & aortitis

»- @ 'arterial occlusive disease’
- & 'Barlow’'s syndrome’
=@ "cardiac tamponade’

@ "arrhythmogenic right ventricular dysplasia’

-mm'part of continuant at some time'
-mm 'part of occurrent’
- @m'participates in at some time'

® 'process profile of'

® 'projects onto spatial region at some time'

m realized in'

mrealizes

® 'spatial projection of spatiotemporal at some time'

- mm 'specifically depends on at some time'

13



Les ontologies comme légendes pour

les bases de données G
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is_about concretized_by

ﬁ

quality: John’s has_specified

blood glucose level

_output
inh . quality: ‘120 mg/
inheres_in T
OBI process: pattern
portion of blood . . hi ifi . )
participates_in this specitic assay mheres_m
A

derived_from

participates_in ¢

part_of screen

Blood Glucose Level

Measurement

Bandrowskl A, Brlnkman R., Brochhausen, M., Brush, M. H., Bug, B., Chibucos, M. C., ... & Fan,
L. (2016). The ontology for blomedlcal mvestlgatlons PloS one, 11(4), e0154556 15



Moteurs de recherche pour ontologies

Welcome to BioPortaI, the world’s most comprehensive repository of biomedical ontologies

Search for a class

Enter a class, e.g. Melanoma n

Advanced Search

Ontology Visits (February 2018)

CPT
MEDDRA
RXNORM
SNOMEDCT
NDDF
P FFLFFLFFFLFSLSSFSSS
RN A - A A S RN

More

Find an ontology

Start entering ontology name, e.g. Cancer, then choose from list n

Browse Ontologies

BioPortal Statistics
Ontologies 692
Classes 8,847,370
Resources Indexed 48
Indexed Records 39,537,360

Direct Annotations 95,468,433,792

Direct Plus Expanded Annotations 144,789,582,932

Noy, N. F., Shah, N. H., Whetzel, P. L., Dai, B., Dorf, M., Griffith, N., ... & Musen, M. A.
(2009). BioPortal: ontologies and integrated data resources at the click of a
mouse. Nucleic acids research, 37(suppl_2), W170-W173.
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Partie Il

Des ontologies de haut niveau pour
unifier les ontologies de domaines
hétérogenes




Difficultés

 Formation de silos de
données d'un méme
domaine : la multiplication de
terminologies et ontologies
recrée le probleme de
I'interopérabilité a un plus
haut niveau.

* La multiplicité des domaines
représentés par des
ontologies : médecine,
biologie, industrie,
geographie, éducation...

18



Solutions

* Créer des ensembles d’ontologies de &
domaine : The OBO Foundry
— avec une seule ontologie par domaine. R
— unifiées par une ontologie de haut
niveau. W e mmeemeeomne o 8 e s
[EIE—
* Exemples: S
S LI
— OBO Foundry LIS o 4 e
Smith, B., Ashburner, M., Rosse, C., Bard, J., Bug, W., i_ =
Ceusters, W.,, ... & Leontis, N. (2007). The OBO Foundry: Reccasty o e e o e @ 4 @ 4
coordinated evolution of ontologies to support biomedical —
data integration. Nature biotechnology, 25(11),
1251-1255.
— Industrial Ontologies Foundry I F
Wallace, E., Kiritsis, D., Smith, B., & Will, C. (2018). The

Industrial Ontologies Foundry proof-of-concept project.
In IFIP International Conference on Advances in Production
Management Systems (pp. 402-409). Springer, Cham.




Quatre types d’ontologies

* Ontologie de haut-niveau (ou formelle) : indépendante du
domaine

Exemple : Basic Formal Ontology (BFO)

* Ontologie de niveau intermédiaire : utilisable par plusieurs (mais
pas toutes) les ontologies de domaine.

Exemple : Ontology for General Medical Science (OGMS)

 Ontologie de domaine (ou de référence) : représentation
canonique des entités et relations d’'un domaine donné, visant a
I’exhaustivité.

Exemple : Cardiovascular Disease Ontology (CVDO)

* Ontologie d’application : créée pour accomplir certains buts
spécifiques.

20



Ontologies de haut niveau

Plusieurs ontologies de haut niveau A o e et £X)

2 . ?' R ! ==
Proposees - VE NEED To DEVELCP
— BFO (Basic Formal Ontology) SITUATION: || JE UMERAL SO0 | | iTUATION:

— DOLCE (Descriptive Ontology for Linguistic | i o || EE55 vout || g eovsenio

and Cognitive Engineering) STANDPRDS. ' ! STANDPRDS.
— UFO (Unified Foundational Ontology) ?i

— GFO (General Formal Ontology)

https://xkcd.com/927/

Différence entre ces ontologies : acceptation ou non des universaux
Point commun de ces ontologies : orientation générale anti-
réductionniste :
— Orientation perspectivaliste : représenter des perspectives
complémentaires sur chaque domaine (partie Il)

— Orientation adéquatiste : rendre compte de la réalité a différents

niveaux de granularité (partie Il)
21



Angelelli |. Studies on Gottlob Frege and Traditional Philosophy. Dordrecht: Reidel, 1967

Universaux et particuliers :
Le carré ontologique d’Aristote

Substance Accident
= Humain Rougeur
<|  Chat Mal de téte
§ Table Peur
_| cethumain celte rougeur
2| ce chat ce mal de téte
'*% celte table cette peur
al
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Logique de prédicat standard — F(a), R(a,b) ...
Armstrong, D. M. (1978). Nominalism and Realism: Volume 1: Universals and
Scientific Realism. CUP Archive.

Particulier

Substance Accident

- Attributs

5 F G, R

>

-

-

Individus
ab,c

23



Nominalisme bicatégoriel

Rodriguez-Pereyra, G. (2019) Nominalism in Metaphysics. The Stanford Encyclopedia of
Philosophy (Summer 2019 Edition), Edward N. Zalta (ed.), URL = <https://
plato.stanford.edu/archives/sum2019/entries/nominalism-metaphysics/>.

Substance Accident
2
-
>
cet humain cette rougeur
= ce chat ce mal de téte
£ cette table cette peur
(ol




Perpectivalisme

Johnson, W. 1921. Logic: Part |. Cambridge : Cambridge University Press.

Perspective 3D Perspective 4D

(continuants / ¢— #< (occurrents /
endurants) / 0\ perdurants)

Mitochondries Circulation sanguine

Cellules Division de cellule
Organes Enfance

: : . . n’existent pas
I(E)Srséa:elzmes tpleei;:;ﬂe:r:t : VIEI.HESSE Elne::(seg;e]:t iz‘;ls

outinstantde Croissance _

Familles leur existence Apprentissage fgéﬁiieﬁfef .
Societes Reproduction
Populations Mort

Embryons 25



Perspectivalisme

* || peuty avoir des perspectives alternatives
fournissant des représentations également
vraies qui capturent différentes
caractéristiques importantes de la méme

réalité.

* Perspectivalisme # Relativisme

26



Arp, R., Smith, B., & Spear, A. D. (2015). Building ontologies with basic formal ontology. Mit Press.

Approche perspectivaliste :
Le carré ontologique étendu

Substances Accidents Processus
, Cours
Humain Rougeur .
: ) Diner
Universaux | Chat Mal de téte . .
Circulation
Table Peur sanguine
, ce cours
cet humain celte rougeur -
o ) ce diner
Particuliers ce chat ce mal de téte

cette table

cette peur

cette circulation
sanguine
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Approche anti-perspectivaliste :
Meétaphysique des processus

Substances

Accidents

Processus

Universaux

Particuliers

cette vie d’individu

28



BFO, continuant

BFO:
Continuant

Independent Generically dependent Specifically

continuant continuant dependent continuant
Material Immaterial entity Quality Realizable

entity entity
: Fiat i Continuant Spatial : Role ) 22
Object ; Object Site pa Relational spos
object aggregate fiat region qu.m:‘ Di ition
part boundary
Function

1-D 2-D 3.0 0-D 1-D 2D 3D
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Partie d’objet
décrétée
(Fiat object
part)

Objet

Frontiere
décrétée
(Fiat boundary)

Continuants : exemples

Mediastinum
(between right and left lung)
* Qualité de la forme du coeur
* Disposition d’un coeur a se nécroser en I'absence

d’apport d’oxygéne
Région spatiale ®© Fonction du coeur de pompe
* Role du coeur de repas d’un lion

Site

Aggrégat
d’objets

\
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BFO,

occurrents

BFO:
Occurrent
| ] | |
P Process Spatiotemporal Temporal
KpSes boundary region region
|
| |

Histo Zero-dimensional One-dimensional
d temporal region temporal region
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Occurrents : exemples

Processus de
réalisation
d’ECG

Processus
de mesure
d’activité
électrique

Frontiere de
processus

Région
spatio- HE 33 i i s e i R o v pomy phd e foad LA HBE. IR
temporelle .. EE L e 5 80 LR AR AR AR S S o e s 1Rt 3 1

occupée par \ E—
le coeur 4 4

Instant
temporel

<€ — )

Histoire du coeur Intervalle temporel t2
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Partie lll

Des théories ontologiques pour
articuler des niveaux de réalité
hétérogenes




Exemples de description a différents

niveaux de réalité
M e )

Statue
vs. Quantité d’argile

Morceau de papier imprimeé

vs. Billet

Presse-papier
vs. Caillou
vs. Matiere du caillou




Constitution

Johnston, M. (1992). Constitution is not Identity. Mind, 101(401), 89-105.

Quelle est la relation entre :

 Une statue et I'argile dont elle est constituée ?

e Un bateau et le bois, clous, tissu, etc. dont il est
fait ?

 Une bactérie et la matiere organique dont elle est
faite ?

Certaines ontologies (e.g. DOLCE) sont multiplicativistes:

 |astatue est un objet physique
 |'argile est une quantité de matiere

* |astatue est différente de la quantité de matiere
dont elle est constituée

—> théories formelles de la constitution

Claudio Masolo, Laure Vieu, Roberta Ferrario, Stefano Borgo and Daniele

Porello. Collectives, Composites and Pluralities. Formal Ontology in Information Systems:

Proceedings of the 11th International Conference (FOIS 2020) (Vol. 330). 10S Press.

e .'\\
Ny s
.

-
6
e

bay
7
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Approches non-multiplicativistes de la
constitution

Noonan, H. W. (1993). Constitution is identity. Mind, 102(405), 133-146.
Arp, R., Smith, B., & Spear, A. D. (2015). Building ontologies with basic formal ontology. Mit Press

* La portion d’argile est identique a la
statue pendant le temps ou cette
I
]

statue existe.

* Le bateau estla somme
méréologique des portions de bois, |
clous, tissus etc. pendant le temps ou {
ils sont combines en une forme-de- |
bateau.
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Aggrégat d’objets

a est un aggrégat d’objet =
Il y a une partition de a en objets mutuellement exhaustifs et
disjoints deux a deux.

Une quantité d’argile peut étre
identifiée a un aggrégat de
molécules.

37



Les deux tables d’Eddington

s /'\ —( 1=
> /
o] e
e

Table 1 Table 2

La table 1 et |a table 2 existent a deux niveaux de granularité différents.

- Pour Eddington, seule la table 2 existe.
- Pour les ontologies appliquées multiplicativistes, la table 1 et la table 2

existent et ne sont pas identiques.
- Pour les ontologies appliquées non-multiplicativistes, la table 1 et la table 2

existent et sont identiques.
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Difféerentes possibilités de représentation :

—Un role de billet inhere dans le morceau de
papier.

Arp, R., Smith, B., & Spear, A. D. (2015). Building ontologies with basic
formal ontology. Mit Press.

— |l existe deux objets : le morceau de papier
(objet matériel) et le morceau-de-papier-
qua-billet (« qua entity »).

Masolo, C., Vieu, L., Bottazzi, E., Catenacci, C., Ferrario, R., Gangemi, A., &
Guarino, N. (2004). Social Roles and their Descriptions. Principles of
Knowledge Representation and Reasoning (KR 04), 267-277. 39



Fondation métaphysique (« Grounding »)

Schaffer, J. (2009) On What Grounds What. In Metametaphysics: New Essays on the Foundations
of Ontology. Oxford University Press. pp. 347-383.

* [ntuitivement :

b est fondé sur a

SSi

b existe en vertu de |'existence de a.

 Exemple:
— Le presse-papier est fondé sur le caillou.

— Le caillou est fondé sur la quantité de
matiere du caillou.

e Formalisation des notions de fondation
métaphysique et de niveau de réalité :

Masolo, C. (2010). Understanding Ontological Levels. Proceedings
of the Twelfth International Conference on the Principles of
Knowledge Representation and Reasoning (KR 2010), pp.
258-268.

40



Intrication physique/mental/social

Ferrario, R., & Porello, D. (2015). Towards a conceptualization of sociomaterial entanglement.
International and Interdisciplinary Conference on Modeling and Using Context (pp. 32-46)

Modules ontologiques pour différents
domaines (physique, mental, social)

Un objet manifeste une intrication ontologique
s'il est (métaphysiquement) fondé sur (au
moins) deux entités qui appartiennent a des
modules différents.

Exemple: Un caillou-qua-presse-papier est
fondé sur deux entités :
— Une entité physique : le caillou
— Une entité mentale : I'intention de la personne qui
s’en sert comme presse-papier
Les auteurs proposent une caractérisation
formelle de cette notion d’intrication.

41



Conclusion

* Partie | : Des ontologies de
domaines pour unifier des
données issues de sources
hétérogenes

e Partie ll : Des ontologies de
haut niveau pour unifier des
ontologies de domaines
hétérogenes

e Partie lll : Des théories
ontologiques pour articuler
des niveaux de réalité
hétérogenes




Ontologie appliguée
et données hétérogenes
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