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〔摘要〕　利用百科知识、临床指南、科技文献、专家经验等多源异构资源进行本体顶层范畴界定，借助Ｏｎｔｏ
ｆｏｘ、Ｐｒｏｔéｇé等本体工具采集并组织黑色素瘤疾病、分子异常、症状、解剖结构、药物、干预与操作、并发症等顶
层范畴的概念和术语，构建黑色素瘤单病种本体并对其评估，开发本体展示和检索工具，为相关领域研究提供参考。

〔关键词〕　单病种；黑色素瘤；本体构建；Ｏｎｔｏｆｏｘ；知识检索
〔中图分类号〕Ｒ－０５８　　 〔文献标识码〕Ａ　　 〔ＤＯＩ〕１０３９６９／ｊｉｓｓｎ１６７３－６０３６２０２１１２００７

ＳｔｕｄｙｏｎｔｈｅＳｉｎｇｌｅ－ｄｉｓｅａｓｅＯｎｔｏｌｏｇｙＣｏｎｓｔｒｕｃｔｉｏｎｏｆＭｅｌａｎｏｍａ　ＫＡＮＧＨｏｎｇｙｕ，１ＩｎｓｔｉｔｕｔｅｏｆＭｅｄｉｃａｌＩｎｆｏｒｍａｔｉｏｎ，ＣｈｉｎｅｓｅＡｃａｄ
ｅｍｙｏｆＭｅｄｉｃａｌＳｃｉｅｎｃｅｓ＆ＰｅｋｉｎｇＵｎｉｏｎＭｅｄｉｃａｌＣｏｌｌｅｇｅ，Ｂｅｉｊｉｎｇ１０００２０，２ＤｅｐａｒｔｍｅｎｔｏｆＢｉｏｍｅｄｉｃａｌＥｎｇｉｎｅｅｒｉｎｇ，ＳｃｈｏｏｌｏｆＬｉｆｅＳｃｉ

ｅｎｃｅ，ＢｅｉｊｉｎｇＩｎｓｔｉｔｕｔｅｏｆＴｅｃｈｎｏｌｏｇｙ，Ｂｅｉｊｉｎｇ１０００８１，Ｃｈｉｎａ；ＬＩＱｉｎ，ＤｅｐａｒｔｍｅｎｔｏｆＢｉｏｍｅｄｉｃａｌＥｎｇｉｎｅｅｒｉｎｇ，ＳｃｈｏｏｌｏｆＬｉｆｅＳｃｉｅｎｃｅ，Ｂｅｉ

ｊｉｎｇＩｎｓｔｉｔｕｔｅｏｆＴｅｃｈｎｏｌｏｇｙ，Ｂｅｉｊｉｎｇ１０００８１，Ｃｈｉｎａ；ＷＵＭｅｎｇ，ＳＨＥＮＬｉｕ，ＬＩＪｉａｏ，ＨＯＵＬｉ，ＩｎｓｔｉｔｕｔｅｏｆＭｅｄｉｃａｌＩｎｆｏｒｍａｔｉｏｎ，Ｃｈｉｎｅｓｅ

ＡｃａｄｅｍｙｏｆＭｅｄｉｃａｌＳｃｉｅｎｃｅｓ＆ＰｅｋｉｎｇＵｎｉｏｎＭｅｄｉｃａｌＣｏｌｌｅｇｅ，Ｂｅｉｊｉｎｇ１０００２０，Ｃｈｉｎａ

〔Ａｂｓｔｒａｃｔ〕　Ｍｕｌｔｉ－ｓｏｕｒｃｅｈｅｔｅｒｏｇｅｎｅｏｕｓｒｅｓｏｕｒｃｅｓｓｕｃｈａｓｅｎｃｙｃｌｏｐａｅｄｉａ，ｃｌｉｎｉｃａｌｇｕｉｄｅｌｉｎｅｓ，ｓｃｉｅｎｔｉｆｉｃｌｉｔｅｒａｔｕｒｅａｎｄｅｘｐｅｒｔｅｘｐｅｒｉ

ｅｎｃｅａｒｅｕｓｅｄｔｏｄｅｆｉｎｅｔｈｅｔｏｐ－ｌｅｖｅｌｃａｔｅｇｏｒｙｏｆｏｎｔｏｌｏｇｙ，ａｎｄｏｎｔｏｌｏｇｙｔｏｏｌｓｓｕｃｈａｓＯｎｔｏｆｏｘａｎｄＰｒｏｔéｇéａｒｅｕｓｅｄｔｏｃｏｌｌｅｃｔａｎｄｏｒｇａｎ

ｉｚｅｔｏｐ－ｌｅｖｅｌｃｏｎｃｅｐｔｓａｎｄｔｅｒｍｓｏｆｍｅｌａｎｏｍａｄｉｓｅａｓｅｓ，ｍｏｌｅｃｕｌａｒａｂｎｏｒｍａｌｉｔｉｅｓ，ｓｙｍｐｔｏｍｓ，ａｎａｔｏｍｉｃａｌｓｔｒｕｃｔｕｒｅｓ，ｄｒｕｇｓ，ｉｎｔｅｒｖｅｎｔｉｏｎｓ

ａｎｄｐｒｏｃｅｄｕｒｅｓ，ｃｏｍｐｌｉｃａｔｉｏｎｓ，ｅｔｃＴｈｅｓｉｎｇｌｅ－ｄｉｓｅａｓｅｏｎｔｏｌｏｇｙｏｆｍｅｌａｎｏｍａｉｓｃｏｎｓｔｒｕｃｔｅｄａｎｄｅｖａｌｕａｔｅｄ，ｔｈｅｏｎｔｏｌｏｇｙｖｉｓｕａｌｉｚａｔｉｏｎ

ａｎｄｒｅｔｒｉｅｖａｌｔｏｏｌｓａｒｅｄｅｖｅｌｏｐｅｄ，ａｎｄｓｏｍｅｕｓｅｆｕｌｒｅｆｅｒｅｎｃｅｓａｒｅｐｒｏｖｉｄｅｄｆｏｒｏｎｔｏｌｏｇｙｃｏｎｓｔｒｕｃｔｉｏｎｒｅｓｅａｒｃｈ．

〔Ｋｅｙｗｏｒｄｓ〕　ｓｉｎｇｌｅ－ｄｉｓｅａｓｅ；ｍｅｌａｎｏｍａ；ｏｎｔｏｌｏｇｙｃｏｎｓｔｒｕｃｔｉｏｎ；Ｏｎｔｏｆｏｘ；ｋｎｏｗｌｅｄｇｅｒｅｔｒｉｅｖａｌ

〔修回日期〕　２０２１－０９－２２

〔作者简介〕　康宏宇，助理研究员，发表论文１２篇；通讯作者：侯丽，博士，研究员，发表论文６０余篇。

〔基金项目〕　中央高校基本科研业务费 “面向精准用药的药物基因组学知识图谱构建”（项目编号：３３３２０２００４９）；医药卫

生专业知识服务系统 （项目编号：ＣＫＣＥＳＴ－２０２０－２０２１－１－６）；新闻出版业科技与标准重点实验室 “医学

融合出版知识技术重点实验室”。

·７３·

医学信息学杂志　２０２１年第４２卷第１２期　　　　　　　　　　　　ＪＯＵＲＮＡＬＯＦＭＥＤＩＣＡＬＩＮＦＯＲＭＡＴＩＣＳ　２０２１，Ｖｏｌ．４２，Ｎｏ．１２



１　引言

本体是在一个具体学科领域中，由该学科专业

术语及术语间关系构成的一种复杂的知识网络体

系，是对领域知识、概念及其相互关系进行的规范

化描述和组织，进而揭示概念之间更完整的语义关

系和事物属性，具有语义准确、概念清晰、语义关

系丰富、成果开放集成等优势［１］。随着医学领域大

数据的广泛积累和信息技术快速发展，本体由于其

良好的结构化表示信息能力和人机可读性特点成为

生物医学领域资源组织和标准化的主要方式，已经

被广泛应用于生物医学数据分析、检索、整合、共

享和再利用，其对知识的有效管理能够支撑疾病早

期诊断和预防、临床决策系统、医药卫生知识查询

和服务等实践应用环节。本文在本体构建经典方法

———七步法的基础上，根据实际需求进行步骤调

整，以黑色素瘤为切入点，使用 Ｏｎｔｏｆｏｘ工具对领

域内的通用本体进行复用，最终构建涵盖疾病、药

物、解剖结构、症状、干预与操作等７类黑色素瘤

发病、诊断、治疗及相关概念类的黑色素瘤单病种

本体，对类与类之间的３４种语义关系进行定义和

丰富。

２　生物医学领域本体构建现状分析

２１　单病种本体构建进展

２１１　概述　生物医学领域本体是以解决生物医

学术语通用性、规范性以及构建医学健康术语间关

系为目的的领域本体，其作用是促进信息系统理解

生物医学领域的语言含义［１］。近年来典型生物医学

领域通用本体有基因本体 （ＧｅｎｅＯｎｔｏｌｏｇｙ，ＧＯ），

疾病本体 （ＤｉｓｅａｓｅＯｎｔｏｌｏｇｙ，ＤＯ），人类表型本体

（ＨｕｍａｎＰｈｅｎｏｔｙｐｅＯｎｔｏｌｏｇｙ，ＨＰＯ）等。

２１２　国内研究情况　糖尿病是全球重要的慢性

疾病之一，中国医学科学院医学信息研究所、重庆

医科大学附属第二医院、华中科技大学同济医学

院、吉林大学管理学院等多家研究机构利用糖尿病

临床指南［２］、临床经验和专家指南［３－４］、医学主题

词表 （ＭｅｄｉｃａｌＳｕｂｊｅｃｔＨｅａｄｉｎｇｓ，ＭｅＳＨ）等领域通

用词表［５］等对糖尿病病因、临床表现、并发症、药

物治疗、诊断方法、生活干预方式等进行综合知识

汇总，进而构建糖尿病本体，将糖尿病疾病本身及

药物、诊断等相关知识进行关联和结构化管理，部

分研究还实现了基于本体的语义推理。随着知识抽

取、知识融合技术的发展，洪亮和石晓月［６］利用基

于本体和规则的知识推理扩展本体规模，提出 “推

理 －复用本体”的构建方法并构建脑区 －自闭症

本体。

２１３　国外研究情况　国外研究者面向糖尿

病［７－８］、甲状腺［９］等疾病，从患者现状、疾病类

型、药物、并发症、症状、实验室检测、药物相互

作用等类型出发构建单病种本体，进而更有效地支

持临床决策等实践环节。单病种本体的构建能够更

加聚焦某一种疾病的预防、诊断、治疗全过程，帮

助临床医生获取规律性认识、筛选出支持临床决策

的直接参考证据，进一步支撑疾病研究过程中的文

献挖掘、智能检索及知识推理等应用。

２２　通用本体构建方法

２２１　手工构建方法　相关研究较多，具有代表

性的有七步法、骨架法、ＳＥＮＳＵＳ法、ＫＡＣＴＵＳ法、

ＩＤＥＦ５法、ＭＥＴＨＯＤＯＬＯＧＹ 法、循 环 获 取 法、

ＴＯＶＥ法等。岳丽欣和刘文云［１０］对以上８种较为成

熟的本体构建方法进行介绍和对比分析；尚新丽［１１］

在以上８种方法的基础上增加五步循环法，对比分

析各本体构建方法特点和不足、适用领域和现实指

导意义。七步法［１２］由斯坦福大学医院开发，是一种

目前公认的更加适用于领域本体构建的方法。本文

对七步法进行调整和完善，构建黑色素瘤单病种

本体。

２２２　自动构建方法　本体的自动构建通过机器

学习、自然语言处理及人工智能等方法自动从大量

自由文本以及机器可以识别的词典、叙词表、数据

库等数据源中获取概念及概念间关系，从而完成本

体构建［１３］。其关键步骤包括数据预处理、术语自动

抽取、关系自动抽取、合成本体。ＭａｚｅｎＡ、Ｍａｈ

ｍｏｏｄＭＫ和ＳｕｓａｎＳ［１４］提出一种基于生物医学领域
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关联开放数据 （ＬｉｎｋｅｄＯｐｅｎＤａｔａ，ＬＯＤ）的本体生
成方法 （ＬＯＤ－ＡＢＯＧ），ＬＯＤ－ＡＢＯＧ首先利用自
然语言处理技术基于统一医学语言系统 （Ｕｎｉｆｉｅｄ
ＭｅｄｉｃａｌＬａｎｇｕａｇｅＳｙｓｔｅｍ，ＵＭＬＳ）以及关联开放数
据进行概念提取，再使用广度优先搜索 （Ｂｒｅａｄｔｈ－
ＦｉｒｓｔＳｅａｒｃｈ，ＢＦＳ）图方法和 Ｆｒｅｅｐａｌ存储库模式实
现关系提取。本体自动构建方法能够处理大规模数

据且成本低、效率高，但由于各类语言表述中存在

复杂性，目前出现了利用人工参与、机器辅助的半

自动方法来构建本体。

３　黑色素瘤本体构建 （图１）

图１　黑色素瘤单病种本体构建流程

３１　确定顶层学科范畴

黑色素瘤是皮肤癌中最致命的恶性肿瘤，其发

病率和病死率持续上升，年增长率为３％ ～７％［１５］，

是发病率增长最快的恶性肿瘤之一［１６］。通过文献综

述与专家咨询发现黑色素瘤的发病与 ＤＮＡ的损伤

有密切关系，其发病多见于皮肤、肢端、黏膜等身

体部位，诊断和治疗手段包括影像学检查、活检、

化疗、放疗、免疫治疗、手术治疗、靶向药物治疗

等。建立全面的顶层学科范畴能够进一步支持疾病

的临床诊疗全流程；同时作为单病种本体，其学科

范畴还应该涉及该疾病的症状、并发症等内容。因

此本研究以黑色素瘤为起点，将黑色素瘤的顶层学

科范畴体系确定为疾病、分子异常、症状、解剖结

构、药物、干预与操作、并发症。

３２　提取关键术语

３２１　关键术语提取来源　在确定领域范畴的基

础上列出本体关键术语，便于清晰梳理本体层级结

构，围绕关键术语开展进一步概念扩充和语义关系

发现。关键术语提取来源有百科知识［１７－１８］专家共

识，科学文献，临床指南 （包括中国黑色素瘤诊治

指南 （２０１１版），黑色素瘤诊疗规范 （２０１８年版），

美国国家综合癌症网络 （ＮａｔｉｏｎａｌＣｏｍｐｒｅｈｅｎｓｉｖｅ

Ｃａｎｃｅｒ Ｎｅｔｗｏｒｋ， ＮＣＣＮ） 临 床 实 践 指 南

（２０１９ｖ１），欧洲肿瘤内科学会 （ＥｕｒｏｐｅａｎＳｏｃｉｅｔｙ

ｆｏｒＭｅｄｉｃａｌＯｎｃｏｌｏｇｙ，ＥＳＭＯ）发布的 《皮肤黑色素

瘤的诊断、治疗与随访指南》等）。

３２２　标注方法　邀请３位具有医学背景的研究

人员完成关键术语的标注和提取任务。每份资料均

由其中两位研究人员分别进行注释；产生分歧时第

３位高级标注人员具有最终决定权。标注人员从上

述材料中标注相关实体，通过 Ｏｎｔｏｂｅｅ数据库 （ｈｔ

ｔｐ：／／ｏｎｔｏａｎｉｍａｌｓｂｍｉｃｃｃｎ／ｏｎｔｏｂｅｅ／）检索该词的

准确性，找到其来源ＩＤ（ＳｏｕｒｃｅＩＤ）并记录。

３２３　标注规则　标注内容为７类顶层范畴；如

果标注实体在 Ｏｎｔｏｂｅｅ中对应多条记录，则尽量按

照全名称匹配原则匹配；如果标注实体在 Ｏｎｔｏｂｅｅ

中是作为同义词出现，则将其对应的优选词作为标

注结果，这个词本身作为同义词；如果标注实体在

Ｏｎｔｏｂｅｅ中没有对应的记录 （即没有ＳｏｕｒｃｅＩＤ），则

其编码处标记为 －１；标注具体症状名称时，注意

症状和疾病的区别，如果有明确的疾病 ＩＤ，优先标

注为疾病；实体标注完成后，需要进一步核实其在

·９３·
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Ｏｎｔｏｂｅｅ中涉及的下位类是否跟黑色素瘤诊疗过程

相关，若相关也将其下位词纳入标注术语列表中。

此外，使用Ｆ值来衡量实体标注的一致性，结果显

示黑色素瘤实体标注的 Ｆ值为８２２６％。最后结合

领域权威专家建议进行领域范畴和关键术语确定。

３３　复用现有本体、定义类

３３１　构建方法　利用自顶向下和自底向上相结

合的方法构建黑色素瘤本体层级关系。首先确立顶

层概念，对照领域本体将层级关系逐层细化；使用

Ｏｎｔｏｆｏｘ工具，在顶层概念和重要术语的区间范围

内，提取所有中间术语及其定义和属性。

３３２　Ｏｎｔｏｆｏｘ　基于网页开发和使用的系统，

可以快速提取已知本体的术语及关系，并在新建本

体中再利用。其允许用户输入前期制定好的重要术

语并直接从源本体获取定义、属性、同义词、注释

等术语相关内容，同时使用本体语言 （Ｏｎｔｏｌｏｇｙ

ＷｅｂＬａｎｇｕａｇｅ，ＯＷＬ）格式保存本体复用结果。

３３３　复用本体　并发症相关术语来自不良反应

本体 （ＯｎｔｏｌｏｇｙｏｆＡｄｖｅｒｓｅＥｖｅｎｔｓ，ＯＡＥ），解剖结构

相关术语来自解剖基础模型 （ＦｏｕｎｄａｔｉｏｎａｌＭｏｄｅｌｏｆ

Ａｎａｔｏｍｙ，ＦＭＡ），疾病相关术语来自疾病本体，药

物、诊断、治疗、手术、分子异常来自 ＮＣＩ叙述词

（ＮＣＩＴｈｅｓａｕｒｕｓＯＢＯＥｄｉｔｉｏｎ，ＮＣＩｔ），症状相关术语

来自人类表型本体。

３４　定义类属性和属性取值范围

３４１　类的数据属性　建立类的数据属性能够较

为全面地描述类，并且为开发基于本体的检索、查

询等应用奠定基础。结合本文采集的数据特性将本

体数据属性定义为：来源编码 （ＳｏｕｒｃｅＩＤ）、定义

（Ｔｅｘｔｕａｌ＿ｄｅｆｉｎｉｔｉｏｎ）、ＮＣＩｔ优选词 （Ｄｉｓｐｌａｙ＿Ｎａｍｅ）、

同义词 （Ｈａｓ＿Ｅｘａｃｔ＿Ｓｙｎｏｎｙｍ、Ｈａｓ＿Ｂｒｏａｄ＿Ｓｙｎｏｎｙｍ、

Ｈａｓ＿Ｎａｒｒｏｗ＿Ｓｙｎｏｎｙｍ）、其他数据源中的唯一标识

（包括ＦＤＡ＿ＵＮＩＩ＿ｃｏｄｅ、ＵＭＬＳ＿ＣＵＩ、ＣＡＳ＿Ｒｅｇｉｓｔｒｙ、

ＣＨＥＢＩ＿ＩＤ、ＳＮＰ＿ＩＤ等）。

３４２　类的对象属性　对象属性包括两种：类与

子类之间的上下位关系以及人工定义的类与类之间

的语义关系。在此重点介绍类与类之间的语义关

系。本研究围绕上文定义的７大类顶层范畴建立３４

种语义关系，构建来源和方式包括 ＮＣＩｔ、ＲＯ（Ｒｅ

ｌａｔｉｏｎｓｈｉｐＯｎｔｏｌｏｇｙ）、ＯＡＥ、ＨＰＯ和自定义。其中

Ｖａｒｉａｔｉｏｎ＿Ｉｓ＿Ｂｉｏｍａｒｋｅｒ＿Ｏｆ、Ｖａｒｉａｔｉｏｎ＿Ｉｓ＿Ｂｉｏｍａｒｋｅｒ－

ｄｉａｇｎｏｓｉｓ＿Ｏｆ、Ｄｉｓｅａｓｅ＿Ｈａｓ＿Ｓｙｍｐｔｏｍ＿Ｏｆ、Ｄｒｕｇ＿Ｓｙｎ

ｅｒｇｉｚｅｄ＿Ｂｙ＿Ａｓｓｏｃｉａｔｅｄ＿Ｄｒｕｇ、Ｄｉｓｅａｓｅ＿Ｈａｓ＿Ａｓｓｏｃｉａｔｅｄ

＿Ａｎａｔｏｍｉｃ＿Ｓｉｔｅ、Ｐｈａｒｍａｃｏｇｅｎｏｍｉｃ＿Ｅｆｆｅｃｔｓ＿Ｄｉｓｅａｓｅ、

Ｉｓ＿Ｔａｒｇｅｔ＿Ｄｒｕｇ＿Ｏｆ＿Ｇｅｎｅ＿Ｍｕｔａｔｉｏｎ、Ｄｉｓｅａｓｅ＿Ｔｒｅａｔｅｄ

＿ｂｙ＿Ｄｒｕｇ、Ｉｓ＿Ｓｕｂｓｔａｎｃｅ＿Ｔｈａｔ＿Ｔｒｅａｔｓ＿Ｄｉｓｅａｓｅ、Ｄｉｓ

ｅａｓｅ＿Ｈａｓ＿Ｍｏｌｅｃｕｌａｒ＿Ａｂｎｏｒｍａｌｉｔｙ１０类关系的取值范

围在１级类的基础上进行细化，覆盖到本体的２级

或３级类，为后续研究知识推理等应用奠定基础，

例如比美替尼 （Ｂｉｎｉｍｅｔｉｎｉｂ）是 ＢＲＡＦ基因突变

（ＢＲＡＦＧｅｎｅＭｕｔａｔｉｏｎ）的靶向治疗药物 （ＩｓＴａｒｇｅｔ

ＤｒｕｇＯｆＧｅｎｅＭｕｔａｔｉｏｎ），肠胃系统疾病 （Ｇａｓｔｒｏｉｎ

ｔｅｓｔｉｎａｌＳｙｓｔｅｍＤｉｓｅａｓｅ）的相关解剖部位 （Ｄｉｓｅａｓｅ

ＨａｓＡｓｓｏｃｉａｔｅｄＡｎａｔｏｍｉｃＳｉｔｅ）包括食道、大肠和小

肠 （Ｅｓｏｐｈａｇｕｓ，ＬａｒｇｅＩｎｔｅｓｔｉｎｅ，ＳｍａｌｌＩｎｔｅｓｔｉｎｅ）。

３５　创建实例

本体构建的最后一步是添加实例。实例是概念

的具体化，继承概念的属性。在本研究中考虑到基

因突变相关术语的分布存在扁平化和具体化特性，

所以在黑色素瘤本体的分子异常 （ＭｏｌｅｃｕｌａｒＡｂｎｏｒ

ｍａｌｉｔｙ）分 支 中 设 置 了 实 例，如 ＢＲＡＦＮＭ＿

００４３３３４：ｃ１７９８Ｇ＞Ａ、ＢＲＡＦＮＰ＿００４３２４２：

ｐＶ６００Ｅ等。同时在术语量较多、体系较为复杂的

解剖结构 （ＡｎａｔｏｍｉｃａｌＳｔｒｕｃｔｕｒｅ）、干预与操作 （Ｉｎ

ｔｅｒｖｅｎｔｉｏｎｏｒＰｒｏｃｅｄｕｒｅ）分支中也设置了实例，如

Ｒｉｇｈｔｂｉｇｔｏｅ、Ｌｅｆｔｂｉｇｔｏｅ、Ｒｉｇｈｔｓｅｃｏｎｄｔｏｅ、Ａｘｉｌｌａｒｙ

ＬｙｍｐｈＮｏｄｅＢｉｏｐｓｙ等。

４　结果与分析

４１　本体统计

统计结果显示本研究构建的黑色素瘤本体共包

含疾病 （Ｄｉｓｅａｓｅ）、分子异常 （ＭｏｌｅｃｕｌａｒＡｂｎｏｒｍａｌｉ

ｔｙ）、症状 （ＰｈｅｎｏｔｙｐｉｃＡｂｎｏｒｍａｌｉｔｙ）、解剖结构

（ＡｎａｔｏｍｉｃａｌＳｔｒｕｃｔｕｒｅ）、药物 （Ｄｒｕｇ）、干预与操作
·０４·
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（ＩｎｔｅｒｖｅｎｔｉｏｎｏｒＰｒｏｃｅｄｕｒｅ）、并发症 （Ｃｏｍｐｌｉｃａｔｉｏｎ）
７个本体大类，最深层级关系 １１层，共包含概念
５４５个，术语１４７１个，见表１。

表１　黑色素瘤本体数据来源及统计

类型 复用本体 层级数量 概念数量 术语数量

疾病　　 ＤＯ １１ ８１ ２２８

分子异常 ＮＣＩｔ ８ ２９ ２０２

症状　　 ＨＰＯ ８ １１４ ２２２

解剖结构 ＦＭＡ ９ １４６ ３３７

药物　　 ＮＣＩｔ ５ １９ １２８

　干预与操作 ＮＣＩｔ ８ １０５ ３０３

并发症　 ＯＡＥ ７ ５１ ５１

合计　　 － － ５４５ １４７１

４２　质量控制和本体评估

４２１　基本方法　目前本体评估方法包括黄金标
准法、应用评价法、数据驱动法、基于指标法和专

家评价法。临床诊断对医学领域本体的可信度和准

确度提出了更高要求。质量控制和评估并不是本体

构建的最后一步，而应该是贯穿在本体建设的整个

生命周期［１９］。黑色素瘤本体构建过程中，在重要术

语抽取和本体构建完成后均进行了质量控制和本体

评估，采用逻辑检查法、专家评价法。

４２２　术语抽取的正确性和适用性　邀请两位具
有医学背景的研究人员对其进行评估。当产生分歧

时会有临床专家作为第三方给出相应建议。本体构

建完成后通过两轮自动检查和人工校对，删除重复

术语１处、规避术语的回环错误０处，校正异常字
符和拼写错误０处等。其中重复术语错误为：Ｐｈｅ
ｎｏｔｙｐｉｃＡｂｎｏｒｍａｌｉｔｙ分支下存在如下两个层级关系
“ＰｈｅｎｏｔｙｐｉｃＡｂｎｏｒｍａｌｉｔｙ→ＢｏｎｅＰａｉｎ”和 “Ｐｈｅｎｏｔｙｐ
ｉｃＡｂｎｏｒｍａｌｉｔｙ→Ｐａｉｎ→ＢｏｎｅＰａｉｎ”且出现的概念
“ＢｏｎｅＰａｉｎ”其所有属性均相同，最终删除第１条
层级关系，保留第２条。此外还通过专家评审的方
式进一步保证本体的专业性和正确性，具体包括分

类检查 （即从专业角度判断术语所属类别及本体层

级关系复用是否恰当）和内容检查 （即术语定义和

同义词是否正确），根据专家建议对黑色素瘤本体

层级关系设置等内容进行修正和完善。

４２３　３个单病种本体结构性指标数据及概念数
对比　考虑到黑色素瘤本体为单病种本体，涉及概
念为疾病诊断、治疗过程中的相关术语，本研究调

研到具有相似本体构建出发点的单病种本体———前

列腺癌本体 （ＰｒｏｓｔａｔｅＣａｎｃｅｒＯｎｔｏｌｏｇｙ，ＰＣＡＯ）［２０］、
甲状腺癌本体 （ＴｈｙｒｏｉｄＣａｎｃｅｒＯｎｔｏｌｏｇｙ，ＴＣＯ）［２１］

并进行本体结构性指标数据和概念数比对，见表２、
表３。结构性指标数据显示，黑色素瘤本体较其他
单病种本体设置了更为丰富的属性和实例，分类均

匀且对６５％以上的概念进行了定义，但层级关系设
置尚有待优化。从概念数量上看，黑色素瘤本体在

疾病、症状、解剖结构、并发症、药物治疗等类

下，概念较为丰富；但干预与操作概念较少且缺乏

患者信息和生活方式相关概念设置。以上内容会在

后续工作中继续补充和完善。

表２　３个单病种本体结构性指标数据

评价指标 类 实例 属性 最大深度 最多子节点数 平均子节点数 唯一子节点的类 大于２５个子节点的类 没有定义的类

ＭＥＬＯ ５４５ ３１ ３４ １１ １６ ２ ３９ ０ １９８
ＰＣＡＯ ６３６ ０ ０ ７ ５３ ４ １９ ２ ６３６
ＴＣＯ　 ５７８ ０ ３ ８ ２９ ４ ９ １ ２０

表３　３个单病种本体概念数对比

评价指标 疾病 分子异常 症状 解剖结构 药物 干预与操作 并发症 患者信息 生活方式 病理学特征

ＭＥＬＯ ８１ ２９ １１４ １４６ １９ １０５ ５１ － － －
ＰＣＡＯ ５９ ５８ ２７ － － ３３９ － ７ １４６ －
ＴＣＯ　 ６５ ２１ ３８ ３６ － ３２１ － ８ 　５１ ３８
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４３　模型构建

基于黑色素瘤本体涉及的７类概念和３４种语义

关系构建黑色素瘤临床诊疗知识模型，见图２。知
识模型更加直观地展示了与黑色素瘤病因、诊断、

治疗等临床环节相关的网络结构。

图２　黑色素瘤临床诊疗知识模型

４４　基于本体的知识展示

在现有研究中，本体应用方向包括文献挖掘、

信息检索、临床决策支持、医疗问答等。为进一步

发挥黑色素瘤单病种本体效用，本研究开发黑色素

瘤本体展示和检索工具，并在中国工程科技知识中

心 “医药卫生专业知识服务系统”（ｈｔｔｐ：／／

ｍｅｄｃｋｃｅｓｔｃｎ／ｏｐｅｎ－ａｐｉ－ｏｎｔｏｌｏｇｙｈｔｍｌ）中进行数

据发布，以黑色素瘤单病种本体为底层数据，提供

基于本体的检索和浏览服务，实现本体的可视化展

示。用户可以通过检索关键词来找到本体中相应术

语，确定术语在本体中的位置及上下位关系，浏览

术语的对象属性，为用户了解不同术语层级关系及

同义词提供了便利，为临床科研人员开展基于黑色

素瘤相关的知识挖掘与研究提供数据和工具支撑。

５　结论

领域本体是领域概念及其关系的一种形式化描

述，由于具有显著的领域特性，能够更加合理和有

效地进行知识表示。在医学领域，单病种本体更具

有针对性，能够完整且具体地围绕某一种疾病开展

知识组织和关系发现，在临床实践环节具有更多真

实的应用场景和应用价值。本研究充分利用多来源

知识资源，包括百科知识、专家共识、科学文献、

临床指南等，以知识组织构建为出发点进行理论与

技术的探索实践，即借助Ｏｎｔｏｆｏｘ、Ｐｒｏｔéｇé等本体复

用和本体编辑工具，在传统七步法的基础上对本体

构建步骤进行调整和完善，围绕黑色素瘤疾病梳理

出疾病、药物、症状、干预与操作等７大类知识概

念，定义概念与概念间的 ３４种语义关系，完成黑

色素瘤临床知识本体构建研究。该本体是将多源异

构的疾病知识与本体构建技术相结合构建起来的知

识组织体系，实现了百科、文献、指南等静态文本

形式资源和口口相传的专家经验向规范化、标准

化、结构化的知识组织体系转换，能够支持医学知

识检索系统实现可查询、可推理，辅助临床医生制

定更细致、更可靠的诊疗方案，也进一步提高了临

床指南等文本资源在疾病防治和诊疗过程中的利用

率。另外与常见的领域本体构建研究相比，本研究

介绍了一种本体复用工具———Ｏｎｔｏｆｏｘ，实现了对

ＮＣＩｔ、ＨＰＯ、ＯＡＥ等已有领域本体的快速复用，大

幅提升本体构建效率和准确性。但目前该项研究工

作存在一定局限性，主要有以下几个方面：目前黑

色素瘤本体构建过程由手动实现，工作量较大，后

续将会对本体自动构建方法进行探索；对黑色素瘤
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本体进行了技术层面的质量评估，但考虑到临床实

践环节对数据真实性、信息准确性、响应及时性需

求，该本体对临床的辅助程度仍需要对其内容全面

性和真实世界可应用性进行验证；同时还需要拓宽

黑色素瘤本体的应用场景，将本体嵌入临床决策支

持系统及知识发现与推荐系统中，为医生、患者提

供更具象化、更深入的知识服务。
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