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Abstract. This paper addresses the enhancement of the Central Nervous Sys-
tem Ontology for Oncopediatric Patients (CNSOOP) by integrating it with the
Basic Formal Ontology (BFO). The initial version lacked a top-level ontology,
limiting its coherence. By adopting BFO and other ontologies like OGMS and
Uberon, following the NeOn methodology, the enhanced CNSOOP provides a
more structured representation of pediatric central nervous system tumors. The
result is an improved ontology that details tumor anatomical location, links tu-
mor names to ICD codes and malignancy grades, and describes elements for
diagnosis and treatment.

Resumo. Este artigo aborda o aprimoramento da Central Nervous System On-
tology for Oncopediatric Patients (CNSOOP) através da sua integracdo com
a Basic Formal Ontology (BFO). A versdo inicial carecia de uma ontologia
de topo, o que limitava sua coeréncia. Adotando a BFO e outras ontologias
como OGMS e Uberon, e seguindo a metodologia NeOn, a CNSOOP aprimo-
rada oferece uma representagcdo mais estruturada dos tumores do sistema ner-
voso central pedidtrico. O resultado é uma ontologia melhorada que detalha
a localiza¢do anatémica do tumor, conecta nomes de tumores a codigos CID e
graus de malignidade, e descreve elementos para diagndstico e tratamento.

1. Introducao

No campo da ciéncia da computagdo, ontologias sao especificacdes formais e explicitas
de uma conceitualizacdo compartilhada dentro de um dominio [Studer 1998]. Elas per-
mitem representar, de forma estruturada, entidades relevantes e suas inter-relacdes, pro-
movendo desambiguacdo terminoldgica, interoperabilidade e compartilhamento eficiente
de conhecimento [Guarino 1998]. Com base nesses principios, a Central Nervous Sys-
tem Ontology for Oncopediatric Patients (CNSOOP), foi desenvolvida para organizar e



padronizar informacdes de pacientes pedidtricos com tumores do sistema nervoso central
(SNC) no Brasil [Pereira 2024]. A versao inicial da CNSOOP, embora representasse ade-
quadamente conceitos de dominio da oncologia pediatrica, carecia de fundamentacao em
uma ontologia de referéncia. Suas classes e relacdes ndo eram fundamentadas em uma
estrutura formal que permitisse a uma maquina compreender a realidade representada,
resultando em uma hierarquia pouco definida. Este trabalho propde aprimorar a CN-
SOOP por meio de sua integracdo a uma ontologia de alto nivel, a Basic Formal Ontology
(BFO), garantindo maior rigor semantico e ampliando o seu potencial como ferramenta
de integracdo e andlise de dados clinicos.

s

Rs: ° Classificagéo — ‘ [ Tumor j
Dados H) 1 CID O Paciente

atengao do tumor
primaria

| owl:Thing ‘

Estrutura
do Tratamento Diagnosticar Anatomica
SNC

Figura 1. Classes da CNSOOP

2. Materiais e Métodos

O aprimoramento da CNSOOP, foi realizado por meio da sua integracao a BFO, adotada
como ontologia de alto nivel. Ja a Informational Artefacts Ontology (IAO) foi integrada
para representar artefatos informacionais, como cddigos e classificagcdes. A BFO foi es-
colhida por oferecer estrutura légica e consistente para categorias fundamentais (obje-
tos, processos e qualidades) e por seu amplo uso no dominio biomédico, o que facilita
a interoperabilidade entre ontologias [Arp 2015]. A metodologia utilizada baseou-se no
framework NeOn, com trés cendrios: (i) definicdo de objetivos e escopo via questdes e
competéncia (Cenario 1), (ii) reutilizacdo e alinhamento de ontologias biomédicas dis-
poniveis na OBO Foundry (Cenario 3); e (i1) adaptacdo terminoldgica e traducdo para o
portugués brasileiro (pt-BR) (Cendrio 9) [Sudrez-Figueroa 2009]. A busca foi realizada
na Open Biological and Biomedical Ontology Foundry (OBO Foundry). A modelagem
foi realizada com o software Protégé [Musen 2015] e a validacdo da ontologia aprimo-
rada ocorreu por meio da verificacio de sua capacidade em responder as questdes de
competéncia definidas no Cendrio 1 [Griininger 1995].

3. Resultados

A aplicac@o da metodologia NeOn resultou nos seguintes avancos:

3.1. Cenario 1: da especificacao a implementacao

Em colaborac¢ido com especialistas da drea de oncologia pediatrica, a ontologia CNSOOP
foi refinada para atender questdes especificas: (i) identificar localizacdes anatomicas de
tumores do SNC; (ii) recuperar o termo correspondente na Classificacdo Internacional de
Doencas (CID); e (ii1) detalhar diagndsticos, tratamentos e sintomas para apoiar decisao
clinica.

3.2. Cenario 3: reutilizacao e Modelagem Ontolégica

A prospeccao na OBO Foundry identificou duas ontologias principais compativeis com
a BFO e relevantes para o dominio: a Ontology for General Medical Science (OGMS),



que forneceu entidades ocorrentes (processos), como “processo de cuidado a saude”e
“processo de cancer”, e a Uberon multi-species anatomy ontology, que disponibilizou
entidades continuantes (objetos), como “estrutura anatdmica multicelular”.

A implementagdo realinhou as entidades da CNSOOP original as categorias da
BFO, IAO, OGMS e Uberon. Tumores e Sintomas: os tumores foram redefinidos como
subclasses de disease”da OGMS, e a entidade “’sintomas”foi diretamente reutilizada
dessa mesma ontologia. Estruturas Anatomicas: as localiza¢cdes anatdomicas da CNSOOP
foram modeladas como subclasses de “estrutura anatomica multicelular’da Uberon. Da-
dos e Classificacoes: as classes "CID 117, “CID O” e ”Grau”foram modeladas como
subclasses de “code set”’da IAO, que descreve entidades de conteido informacional. Pes-
soas e Pacientes: a classe “pessoa”foi definida como um “object’da BFO. A entidade
“paciente”’em vez de ser uma subclasse de “pessoa”, foi redefinida como um “papel” que
uma pessoa desempenha em contexto de cuidado em satide. Diagnéstico e Tratamento: as
entidades “tratamento”e “diagndstico”’foram remodeladas como “processos”, 0 que exi-
giu a criacdo de novas entidades para representar seus fluxos, incluindo”’médico”(papel
de uma pessoa), “estado do paciente”(qualidade), “amostra”(objeto que é parte de uma
estrutura anatdomica) e “método de tratamento”(objeto).
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Figura 2. Classes da CNSOOP aprimorada

3.3. Cenario 9: localizacio do recurso ontologico

As ontologias reutilizadas (BFO, IAO, OGMS, Uberon) foram traduzidas para o pt-BR,
assegurando consisténcia semantica com os termos originais € adequagdo ao contexto
clinico nacional, sem perda de interoperabilidade internacional.

3.4. Validacao

Utilizando o plugin SPARQL Query, do Protégé, foi realizada uma busca que procura pelo
tumor, as CIDs, os graus, localizagdo anatdmica e o grau de malignidade. O resultado da
busca é mostrado na figura 3, usando por exemplo os tumores de choroid plexus.

A busca confirmou a capacidade da CNSOOP aprimorada de responder as
questdes de competéncia 1 e 2, entretanto para os processos de tratar e diagnosticar, nao
€ possivel ser realizado pelo plugin. Mesmo assim, a ontologia demonstrou representar
tumores em diferentes niveis de granularidade anatdmica e associar diretamente termos,
codigos CID e grau de malignidade, utilizando classes da IAO e da OGMS para assegurar
comunicacao padronizada e sem ambiguidades.
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Figura 3. Resultado da busca no SPARQL Query

4. Discussao

A comparagdo entre a versdo legada e a versdo aprimorada da CNSOOP evidencia a re-
levancia da integracdo com uma ontologia de topo. Na versdo original, muitas classes
eram subclasses diretas de owl:Thing, resultando em uma hierarquia conceitual pouco
definida, o que limitava a interoperabilidade. Em contraste, a CNSOOP aprimorada, an-
corada na BFO, possui uma hierarquia l6gica e coerente. A reutilizacdo da OGMS e
Uberon contribuiu para a padronizacdo semantica e facilitou a integracdo de dados pro-
venientes de diferentes fontes. Embora os resultados mostram que a ontologia atende aos
requisitos de modelagem, ressalta-se que a validagao em um cenério de uso do mundo
real ainda € um passo futuro crucial para a comprovagao da sua eficicia.

5. Consideracoes finais

O aprimoramento da CNSOQP representa um avanco na conceitualizagdo do dominio de
tumores do SNC em pacientes pedidtricos resultando em uma estrutura mais robusta, coe-
rente e reutilizavel. LimitacOes ainda existem, especialmente devido as restricoes da BFO
na modelagem de eventos dinamicos, como o crescimento e evolugdo de pacientes infan-
tojuvenis. A relevancia da ontologia depende de atualizacdes periddicas para acompanhar
a evolucdo dos dados da satude. Trabalhos futuros incluem a adaptacdo da CNSOOQOP para
outros contextos clinicos, com a possibilidade de ser base para o desenvolvimento de
outras ontologias no dominio oncopediatrico.
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