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1 INTRODUCTION

Entre 2014 et 2017, I'Agence du Numérique en Santé (ANS) a été missionnée par la délégation ministérielle du
numérique en santé (DNS) pour mener des travaux portant sur la mise en ceuvre de référentiels sémantiques pour
le secteur santé-social. Au cours de travaux successifs, '’ANS a montré I'importance d’'une adoption de référentiels
sémantiques facilement utilisables par les professionnels de santé afin de favoriser les échanges interprofessionnels
et I'exploitation de bases de données structurées.

Plusieurs ressources sémantiques sont candidates. La SNOMED CT et les classifications de 'OMS ont notamment
émergé pour différents cas d’usage. Le choix et le positionnement relatif de ces terminologies sont toujours débattus
ace jour.

Pour avancer le débat vers des conclusions objectives, la DNS a saisi le Centre de Gestion des Terminologies de
Santé (CGTS) de ’ANS pour mener une évaluation de ressources sémantiques dont la SNOMED CT (SCT) pour les
positionner dans I'’écosystéme sémantique frangais. L’enjeu principal est de répondre a la question suivante : faut-il
adopter la SNOMED CT ?

L’ANS a mené une étude apportant des éléments de réponse selon quatre axes :

- Axe benchmark international par la mise a jour des retours d’expérience internationaux sur la SNOMED
CT effectués en 2017 lors de I'étude précédente (phase 4) ;

- Axe bibliographique par la clarification des critéres d’évaluation des ressources sémantiques et I'état de
I'art de I'évaluation de la SNOMED CT ;

- Axe juridique par la comparaison du positionnement relatif d'un ensemble de ressources sémantiques en
termes de propriété intellectuelle et la clarification des conditions de mise en ceuvre de la SNOMED CT en
France ;

- Axe scientifigue par I'étude du positionnement de la SNOMED CT dans plusieurs cas d’'usage francais.

Cette présente annexe correspond a un des cas d’usage des travaux de I'axe scientifique. Ce livrable appartient a
une série de cing rapports ou le LIMICS étudie la représentation des connaissances meédicales avec des
classifications, des thésaurus, des terminologies ou des ontologies, appelés ici par le terme générique de systémes
d’organisation des connaissances (SOC) ou ressources termino-ontologiques (RTO). On entend par RTO tout
systéme organisant les connaissances sous forme d’arbres de concepts en tenant compte des mots dénotant ces
concepts. Le caractére ontologique d’'une RTO vient de sa capacité a représenter la connaissance de fagon formelle
(au sens logique formelle) pour que des ordinateurs puissent faire des inférences formelles avec. De nombreuses
RTO existent en médecine et nous n’en ferons pas le recensement ici. Notons simplement que les enjeux
d’interopérabilité sont décrits aux liens suivants :

Travaux sur les référentiels d’interopérabilité sémantique de 'ANS :

e https://esante.gouv.fr/sites/default/files/media_entity/documents/asip_termino_rapport_phase 4 vfl1.3.1 vf.
pdf ;

e (synthése: https://esante.gouv.fr/sites/default/files/media_entity/documents/cats_sem_reference-
terminologies _summary fr_vi.pdf);

Les RTO de l'interopérabilité pertinentes en France sont cataloguées sur le site de I'’ANS?! avec leurs conditions
d'utilisation.

1 https://esante.gouv.fr/interoperabilite/espace-des-terminologies-de-sante/terminologies
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La plupart des RTO du domaine de la santé sont disponibles au téléchargement sur le site de bioportal® qui présente
un catalogue de plus de 800 ressources sémantiques.

Un certain nombre d’entre elles intéressant plus particulierement la francophonie sont alignées entre elles dans un
serveur de terminologies interlingue HeTOP? utilisé pour recenser la connaissance médicale en général, les
publications médicales en particulier. HeTOP recense 85 RTO dans 40 langues différentes. HeTOP a été développé
par le Département de I'Informatique et de I'Information Médicale (D2IM) du CHU de Rouen (équipe mixte CHU
Rouen/LIMICS). HeTOP propose une offre de service diverse a partir des connaissances contenues : recherche de
terme, annotation, indexation, etc.

L’anatomie est un domaine de connaissance fondamental utilisé dans de multiples cas d’usages de santé :
localisation des atteintes, des actes médicaux, imagerie, tissutheque, etc.

Une terminologie de référence est nécessaire pour décrire ce domaine de connaissance avec une couverture
et une précision pertinente pour I'utilisateur.

La présente étude a spécifiguement étudié les ressources sémantiques suivantes :

*+ SNOMED CT : La SNOMED CT a été étudiée apres souscription de licence affiliée. Elle n’est pas accessible
publiquement ;

* CIM-11 : Nous accédons a la CIM-11 via 'URL : https://icd.who.int/dev11/f/en#/. Nous accédons a une
linéarisation de la CIM-11 a 'URL : https://icd.who.int/browsel1/I-m/en ;

« FMA : URL: http://si.washington.edu/content/comparisons-other-anatomy-sources ;

« UBERON : URL: www.Uberon.org ;

¢ MeSH : URL: https://www.nlm.nih.gov/mesh/meshhome.html.

Il est & noter que de nombreuses autres ressources sémantiques incluent des descriptions anatomiques (NCIT,
ADICAP par exemple)

2 https://bioportal.bioontology.org
3 https://www.hetop.eu/hetop/
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2 OBJECTIF DE L’ETUDE

L’objectif de ce livrable est d’étudier les cing RTO ou SOC sélectionnées, toutes intéressantes vis-a-vis du cas
d’'usage anatomie.
Cette étude comprendra le positionnement ces cing RTO les unes par rapport aux autres en termes de :

e analyse quantitative des concepts présents en anglais et en francais en général, puis ceux spécifiques en
anatomie ;

e alignements inter-terminologiques sur ces cing RTO, impliquant la couverture des différentes RTO entre
elles;

e couverture terminologique respective de ces cinqg RTO par rapport a des millions de documents de santé
d’un entrepét d’'un CHU frangais, en I'occurrence de Rouen ; cet élément permettra la capacité d’annotation
de données de santé ;

e limites, avantages et inconvénients de chaque terminologie seront discutés, ce qui permettra d’évaluer leurs
performances relatives.

Au vu de la spécificité de la tache, nous redécrivons les RTO impliquées en fonction de leur description de I'anatomie.

3 DESCRIPTION DES SOURCES

3.1 FMA

La Foundational Model of Anatomy Ontology (FMA) est une ontologie de référence dans le domaine de I'anatomie
humaine. C’est une représentation symbolique canonique, une structure phénotypique d’'un organisme, une
ontologie spatio-structurelle d’entités anatomiques et de relations dans laquelle se forme I'organisation physique d’un
organisme a tous les niveaux de granularité.

Elle est constituée de quatre composantes interreliées : Anatomy taxonomy (AT), Anatomical Structural Abstraction
(ASA), Anatomical Transformation Abstraction (ATA) et Metaknowledge (MK). Elle fait partie des ressources
d’'informations intégrées et diffusées par le Systéme d’Informations d’Anatomie. Elle est développée et mise a jour
par le Groupe Informatique Structurelle a I'Université de Washington. L'ontologie FMA contient environ 75 000
classes et plus de 120 000 termes, plus de 2,1 millions d’instances de relations parmi plus de 168 types de relations.
FMA est une réelle ontologie formelle. Au sein d’HeTOP, pour chaque concept FMA, nous avons créé un lien
contextuel vers une URI du site de la FMA. Une recherche bibliographique sur PubMed a été réalisée avec la requéte
suivante : "Foundational Model of Anatomy"[All Fields], fournissant 80 références listées [1-80]. Parmi ces articles,
deux proviennent de notre équipe.

Le Département de I'Informatique et de I'Information Médicale (D2IM) du CHU de Rouen, dont la majorité des
membres fait partie du LIMICS, a intégré les principales terminologies et ontologies de santé au sein d’'un serveur
terminologique interlingue HeTOP. C’est le cas des principales terminologies et ontologies d’anatomie, a savoir FMA
& Uberon (intégrée trés récemment dans le cadre de ce livrable), mais aussi des terminologies et ontologies
généralistes, comme la CIM-11 et la SNOMED CT, mais avec un certain nombre de concepts dédiés a I'anatomie.
FMA contient 105 702 concepts d’anatomie, dont 17 158 ont été traduits en frangais (soit 16,33% des concepts
d’anatomie).

3.2 Uberon

Uberon est une ontologie anatomique représentant les parties du corps, les organes et les tissus chez diverses
espéces animales, et plus particulierement chez les vertébrés. Elle a été congue pour s’intégrer parfaitement avec
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d’autres ontologies, telles qu'OBO Cell Ontology, Gene Ontology, Trait and Phenotype ontologies, ainsi que d’autres
ontologies anatomiques. L'ontologie comprend des relations complétes avec des ontologies anatomiques
spécifiques a un taxon, permettant I'intégration fonctionnelle, phénotypique et I'expression des données.
Actuellement, Uberon est constituée de plus de 13.000 classes représentant des structures partagées par une variété
de métazoaires. L’'une des principales utilisations d’Uberon est la science translationnelle. Uberon possede une large
couverture des structures partagées entre les humains et les autres especes. Uberon met a disposition une ontologie
appelée « composite-metazoan », qui introduit des sous-ensembles d'ontologies fédérées, avec un total de plus de
40 000 classes. Uberon a été intégré dans le serveur terminologique interlingue HeTOP (URL : www.hetop.eu,) sur
la demande de ’ANS (Agence du Numérique en Santé) ; avant cette étude, Uberon n’était pas présente dans HeTOP.
Uberon est la derniére terminologie développée concernant I'anatomie. Huit articles ont été publiés dans la littérature,
avec une recherche bibliographique triviale : « Uberon » [All fields]. Ceux-ci ont été listés [81-88]. Uberon a été
intégrée sur HeTOP en novembre 2019. Elle contient 15 141 concepts d’anatomie en anglais, souvent avec un CUI
UMLS et aussi des alignements vers FMA, NCIt et SNOMED CT. Parmi ces concepts, 13 776 concernent des
concepts d’'anatomie humaine, dont 10 concepts ont été traduits en frangais (soit 0,07%), car ils n’étaient pas
couverts au sein du service terminologique ; autrement dit, ces 10 concepts n’étaient alignés avec aucun autre inclus
dans HeTOP.

3.3 CIM-11

La CIM-11 a été décrite en détail dans le livrable n°5. Nous nous focaliserons ici sur les termes d’anatomie de cette
classification. Nous avons lancé une requéte sur PubMed en utilisant « ICD11 » OR « ICD11 » et retrouvé 900
références au total (le 19/11/2019). Nous avons ensuite croisé cette requéte avec le « super-concept » anatomie
défini par le D2IM [193]. Ce super-concept a été créé avant 2000 pour pallier I'étroitesse des concepts MeSH
décrivant les disciplines médicales (comme I'anatomie). Ainsi, un documentaliste a créé des liens sémantiques entre
chacune des 110 super-concepts définis et les concepts MeSH reliés sémantiquement a ces derniers. Pour
I'anatomie, les concepts MeSH reliés sont :

Anatomie

Anatomistes

Aponévrose

Cage thoracique

Cellules épithéliales thyroidiennes
Ménisque

modéles anatomiques

Mugueuse oesophagienne

Muscles de la loge postérieure de la cuisse
Noeud lymphatique sentinelle

Os cortical

Tendons des muscles ischio-jambiers

Ténocytes

En croisant CIM-11 et anatomie (superconcept), nous avons trouvé six références. Parmi ces six articles, cing se
sont révélés étre des faux positifs, traitant plus de DSM-IV et V que de CIM-11. Nous n’avons donc sélectionné qu’un
seul document [89].

La CIM-11 contient 3 626 concepts d’anatomie (sur 59 709 concepts au total) dont 3 293 ont été traduits en frangais
(soit 90,82%) a ce jour. A noter qu'il n'existe pas de termes d’anatomie dans la version précédente de la CIM, a
savoir la CIM-10.
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3.4 SNOMED CT

SNOMED CT est un systeme international de terminologie clinique. Il comprend une liste de termes cliniques
contrblés, détaillés et validés médicalement avec leurs synonymes. Cette terminologie est utilisée dans les soins
directs aux patients pour documenter les plaintes physiques et psychologiques, les symptémes, les circonstances,
les maladies, les interventions chirurgicales, les diagnostics, les résultats et les décisions thérapeutiques. SNOMED
CT permet dés lors aux professionnels de la santé et aux chercheurs d’adopter un langage commun, tant sur le plan
national qu’international. A I'heure actuelle, le systéme permet théoriquement une description cohérente et
exploitable de l'information médicale dans les dossiers patient électroniques.

SNOMED CT (SCT), Systematized Nomenclature of Medicine — Clinical Terms, est une collection systématique de
termes médicaux traitables informatiquement tels que les diagnostics, conclusions, procédures, microorganismes,
produits pharmaceutiques, etc. Concrétement, il s’agit d’'une terminologie comptant 350 830 concepts et 950 000
instances de relations répartis dans 19 axes. Elle se veut exhaustive et recense un grand nombre de relations
sémantiques et logiques permettant d’'inférer des informations. Elle est également utilisable sous forme de « sous-
ensembles » pour mieux s’adapter a des problématiques locales.

La SNOMED CT contient 29 636 concepts d’anatomie (sur 350 830 concepts au total, actuellement inclus dans
HeTOP), dont 15 120 ont été traduits en francais (soit 51,02%).

Nous avons lancé une requéte sur PubMed pour comptabiliser le nombre d’articles sur SNOMED. Nous avons trouvé
1 209 références dont 107 en anatomie (en utilisant le « super-concept » anatomie, défini plus haut. Aprés une
analyse manuelle d’'une documentaliste du D2IM (EL), seulement cing articles se sont révélés étre de faux positifs
(ce qui contraste drastiquement avec le pourcentage de faux positifs avec la méme requéte mais en croisant avec
la CIM-11). Au total, nous avons retenu 102 documents [90-191].

3.5 MeSH

Le MeSH est un thésaurus développé par la US National Library of Medicine (NLM) du National Institute of Health
(NIH), le NIH étant I'équivalent Etats-Unien de 'INSERM en France. |l s’agit du vocabulaire contrdlé qui est utilisé
pour indexer les articles de MEDLINE/PubMed (et ensuite en France, de CISMeF et LiSSa). Ce thesaurus est
constitué de descripteurs organisés en arborescences pouvant comporter jusqu’a 11 niveaux de hiérarchie. Un
méme descripteur peut étre situé dans plusieurs arborescences. Il correspond au concept préféré qui a été choisi
pour réunir un ensemble de termes proches (synonymes, concepts plus précis, concepts moins précis). Ainsi, on
distingue les « narrower terms » (concepts plus précis) et les « broader terms » (concepts moins précis). Par ailleurs,
les descripteurs peuvent aussi étre reliés entre eux par divers liens sémantiques (par exemple des « voir aussi »).
Le MeSH offre aussi la possibilité de préciser le sens d'un descripteur a I'aide de « qualificatifs » (par exemple «
anatomie et histologie »). Enfin, au sein du MeSH, il existe aussi des « concepts supplémentaires » (« Supplementary
Concepts Records ») qui correspondent a des termes de référence permettant de décrire des substances chimiques
ou des maladies rares pour lesquelles il n’existe pas de descripteur correspondant. Contrairement aux descripteurs,
ils ne sont pas organisés en arborescences, mais possédent cependant des relations sémantiques avec les
descripteurs (alignement correspondant, actions pharmacologiques, etc...). Enfin, il existe des MeSH Concepts qui
incluent tous les précédents (descripteurs, qualificatifs, concepts supplémentaires) plus des hyponymes liés soit a
des descripteurs, soit & des concepts supplémentaires. Les mises & jour de ce thésaurus sont annuelles pour les
descripteurs et hebdomadaires pour les concepts supplémentaires et les MeSH concepts. En 2019, le MeSH
comportait 29 351 descripteurs, 76 qualificatifs, 247 209 concepts supplémentaires et 378 087 MeSH concepts, dont
106 000 sont en frangais (soit 28%). A noter que la traduction des descripteurs MeSH est assurée par I'INSERM,
tandis que le reste de la traduction des MeSH Concepts et des Concepts Supplémentaires traduits I'ont été par le
D2IM du CHU de Rouen.

Classification : Publique | Version : Finale
Ce document est la propriété de 'ANS - Son utilisation, sa reproduction ou sa diffusion sans l'autorisation préalable et écrite de 'ANS sont interdites.



\" @ AGEN Annexe P4.2 — Comparaison de la couverture et de la capacité d’annotation de plusieurs terminologies dans le

E"d gIAJ':IJ_I_EngUE domaine de I’anatomie (localisation des atteintes et des interventions de santé) — Juillet 2020

Résumons ici la méthode de sélection des concepts « Anatomie » par terminologie :

e FMA :tous les concepts

o UBERON : concepts fils de ‘Anatomical entity’ (anatomie humaine)

e CIM-11: concepts fils de ‘Anatomy and topography’

e SNOMED CT : concepts fils de ‘Anatomical structure’ dont le type sémantique est du type sémantique
‘Anatomy’ ou un de ses fils

e MeSH : descripteurs fils de "Anatomie" et les concepts MeSH dont le type sémantique est du type
sémantique ‘Anatomy’ ou un de ses fils.

4 METHODOLOGIE

4.1 Organisation des données

L’'organisation des données dans chaque terminologie sera analysée a partir de concepts d’anatomie des cinq
terminologies et ontologies choisies (FMA, UBERON, CIM-11, SNOMED CT et MeSH). Un tableau présentant les
différentes métriques de chaque RTO sera présenté, détaillant le nombre de concepts dans la terminologie en anglais
et en frangais, avec le pourcentage de traduction pour 'ensemble des concepts, le nombre de concepts d’anatomie
en anglais et en frangais et le pourcentage de traduction pour les concepts d’anatomie.

Nous proposons dans ce livrable deux études concernant les terminologies incluant des concepts d’anatomie.

4.2 Alignements inter-terminologiques

En premier lieu, une premiere étude permettant de connaitre les alignements entre les cing terminologies et
ontologies étudiées dans ce travail, a savoir FMA, Uberon, SNOMED CT, MeSH et CIM-11. Pour ces trois dernieres,
seuls les concepts d’anatomie seront étudiés.

La demie-matrice inférieure comprend les alignements en « exact-match » validés seulement par des membres du
D2IM, (y compris ceux proposés par Uberon et UMLS, qui en théorie ont été réalisés manuellement).

La demie-matrice supérieure comprend tous les alignements en « exact-match » y compris les alignements
automatiques pas encore validés, réalisés par I'outil d’'alignement du D2IM ; cet outil est opérationnel uniquement
sur le francais).

4.3 Couverture terminologique par la mesure de la capacité d’annotation

La seconde étude menée est commune a plusieurs livrables (médicaments, CIM-11 vs SNOMED CT), mais
contextualisée. Il s’agit d’étudier la couverture terminologique des principales terminologies et ontologies d’anatomie,
en utilisant les 16 millions de documents de santé (comptes rendus d’hospitalisation, comptes rendus d’actes,
ordonnances, lettres d’entrée ou de sortie, etc...) présents dans I'entrep6t de données de santé du CHU de Rouen
entre 2000 et 2019.

Nous fournissons un tableau global, indiquant le nombre global d’occurrences de concepts de chaque RTO, mais
aussi le nombre unique de concepts pour chaque RTO. Nous avions déja utilisé cette méthodologie dans [192], mais
nous irons un pas plus loin en fournissant le nombre de concepts pour chaque RTO qui ne sont couverts par aucune
des trois autres. Le nombre d’occurrences global que représentent ces concepts non couverts par les autres sera
également fourni.
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5 RESULTATS

5.1 Organisation des données

Le tableau 1 fournit les détails de la cardinalité des terminologies et ontologies de la santé en anatomie. Pour la
SNOMED CT, la CIM-11 et le MeSH, nous fournissons le détail des termes et concepts en anatomie. Concernant
les traductions de la SNOMED CT, nous remarquons un pourcentage inférieur de la traduction en francais en
anatomie (51%) vs la totalité de la SNOMED CT (prés de 62%). Il faut également remarquer le pourcentage différent
des concepts traduits en francais, selon la RTO : de 93% pour la CIM-11 (fourniture par 'OMS), 62% pour la
SNOMED CT (en grande partie réalisée au sein du D2IM), 28% pour le MeSH (réalisée en partie par 'INSERM pour
les descripteurs et le reste par le D2IM pour les concepts supplémentaires et les concepts), et enfin 16% pour la
FMA (également réalisée par le D2IM).

Tableau 1 : Nombre de concepts et de traductions en francais des terminologies d’anatomie

Nombre de 0 % de Nombre de % de
Nombre % de Nombre de
Terminologie total de concepts concepts | concepts en concepts concepts concepts
traduits en duit S en traduits en traduits en
concepts . traduits en | anpatomie . . .
francais francais anatomie francais francais
FMA 105072 17158 16,33% 105072 100,00% 17158 16,33%
Uberon 15141 10 0,07% 13776 90,98% 10 0,07%
CIM-11 59709 55278 92,58% 3626 6,07% 3293 90,82%
SNOMED CT 326947 202292 61,87% 29636 9,06% 15120 51,02%
MeSH 378 087 106 000 28,04% 4166 1,10% 4166 100%

* FMA : tous les concepts

Uberon : concepts fils de ‘Anatomical entity’ 0001062

CIM-11 : concepts fils de ‘Anatomy and topography’ 1154280071

SNOMED CT : concepts fils de ‘Anatomical structure’ 91723000 + type sémantique UMLS fils de ‘Anatomy’
Concernant le nombre absolu de concepts d’anatomie en anglais, il faut insister sur I'avantage quantitatif trés
important de la FMA (n=105 072) par rapport aux quatre autres terminologies, allant de 3 626 concepts pour la CIM-
11 jusqu’a 29 636 pour la SNOMED CT, soit plus de trois fois moins que la FMA pour cette derniére et environ 30
fois moins pour la CIM-11.

Concernant le nombre absolu de concepts d’anatomie en francgais, I'avantage quantitatif de la FMA est beaucoup
moins important (n=17 158) par rapport aux quatre autres terminologies qui sont trés hétérogénes. Uberon qui a été
intégré dans HeTOP dans le cadre de ce travail n’a pas été du tout traduite, plus exactement de fagon tout a fait
marginale (n=10), tandis que, pour les autres, il existe des variations importantes, allant de 15 120 pour la SNOMED
CT, a 4 166 pour le MeSH, et 3 293 pour la CIM-11. Rappelons que les études suivantes seront réalisées
exclusivement sur la partie traduite en francais.

Il faut également noter le pourcentage différent des concepts en anatomie selon le type de RTO : par
construction, FMA est a 100% puisque cette ontologie traite exclusivement de ce sujet, tandis qu’Uberon est
a 90% (sélection exclusive de I'anatomie humaine). Pour les trois autres RTO de référence, le pourcentage
de concepts d’anatomie varie : 9% pour la SNOMED CT, 6% pour la CIM11 et 1% pour le MeSH qui pourrait
expliquer les différences vues plus bas dans les deux études.
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Tableau 2 : Matrice d’alignements des terminologies d’anatomie

Nombre de concepts alignés Uberon CIM-11 SNOMED CT MeSH
FMA 2815 16720 5903
Uberon 8260 3231
CIM-11 488 3628
SNOMED CT 11017 5691
MeSH 3590 1822

Pour rappel, la demie-matrice inférieure comprend les alignements en « exact-match » validés seulement par des
membres du D2IM, (y compris ceux proposés par Uberon et UMLS, qui en théorie ont été réalisés manuellement).

La demie-matrice supérieure comprend tous les alignements en « exact-match » y compris les alignements
automatiques pas encore validés, réalisés par I'outil d’alignement du D2IM ; cet outil est opérationnel uniquement
sur le francais).

Concentrons-nous sur la demie-matrice inférieure la plus importante selon nous, car réalisée exclusivement sur des
alignements validés manuellement. Globalement, c’est la FMA qui s’aligne le plus avec chacune des quatre autres
terminologies. C’est le résultat le plus important de ce travail, qui confirme les données de la littérature ou
d’avis d’experts terminologiques qui considérent cette derniere comme la RTO de référence pour I’anatomie.

FMA s’aligne plus avec la SNOMED CT (n=11017) qu’avec Uberon (n=6248) (autre ontologie d’anatomie). Nous
aurions pu attendre que ces deux ontologies du domaine soient trés proches en termes d’alignement, ce qui n'est
pas le cas. Sila FMA s’aligne prés de trois fois plus avec la SNOMED CT qu’avec le MeSH, ce chiffre doit étre
relativisé, dans la mesure ou le nombre absolu de concepts d’anatomie de la SNOMED CT est plus de sept fois plus
important que les descripteurs MeSH (29636 vs. 4166) en anglais et prés de quatre fois plus en francais (15 210 vs
4166). Tous les termes d’anatomie sont traduits en frangais pour le MeSH, car ce sont tous des descripteurs,
systématiquement traduits tous les ans par 'INSERM. Enfin, Uberon s’aligne de fagon proche avec la FMA (n=6248)
et la SNOMED CT (n=5691) ; a noter que pour ce dernier élément, nous nous sommes appuyés sur les alignements
manuels réalisés par Uberon.

5.3 Couverture terminologique par la mesure de la capacité respective
d’annotation

Nous avons poursuivi ce travail en étudiant la couverture terminologique de certaines terminologies au sein des 16
millions de documents de santé présents dans I'entrepét du CHU de Rouen entre 2000 et 2019 (travail réalisé en
novembre 2019). Dans le tableau suivant, figurent pour chaque terminologie demandée :

e Total : le nombre total de concepts ayant un libellé préféré fourni ou traduit partiellement ou totalement par
nos soins, ainsi gue les synonymes en francais.

e Nombre de concepts trouvés : le nombre de concepts dont un des dits libellés a été trouvé dans les
comptes rendus hospitaliers ; dans ce premier tableau, nous avons choisi arbitrairement que le concept était
trouvé lorsque le libellé (ou les synonymes) existe dans au moins trois documents différents pour minimiser
le risque d’erreur de typographie.

e Nombre de concepts non trouveés : le nombre de concepts dont aucun libellé n’a été trouvé dans les
comptes rendus hospitaliers (avec le méme critére qu’au-dessus),

e Nombre de concepts uniques sans liens avec les autres terminologies : le nombre de concepts alignés
manuellement ou de fagon supervisée avec aucun autre concept dont un des libellés a été trouvé dans les
comptes rendus.
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Répétons ici la sélection des concepts par terminologie de ce livrable :

e FMA :tous les concepts

e Uberon : concepts fils de ‘Anatomical entity’

e CIM-11: concepts fils de ‘Anatomy and topography’

e SNOMED CT : concepts fils de ‘Anatomical structure’ dont le type sémantique est du type sémantique
‘Anatomy’ ou un de ses fils

e MeSH : descripteurs fils de "Anatomie" et les concepts MeSH dont le type sémantique est du type
sémantique ‘Anatomy’ ou un de ses fils.

Tableau 3 : Capacité d’annotation de CIM-11, FMA, SNOMED CT, Uberon et MeSH sur les documents de I’entrep6t

EDSaN
Terminologies Total Nb concepts trouveés bl c?rr;%?l%tss non g?/gg?:seghstrlézi?;?:i:gﬂjz:Lesn
CIM-11 3294 1676 (50,88%) 1618 (49,12%) 1435 (43,56%)
FMA 17812 6522 (36,62%) 11290 (63,38%) 4394 (24,67%)
SNOMED CT 15180 4503 (29,66%) 10677 (70,34%) 1394 (9,18%)
Uberon 14 4 (28,57%) 10 (71,43%) 2 (14,29%)
MeSH 4166 2689 (64,55%) 1477 (35,45%) 761 (18,27%)

La RTO qui fournit en nombre absolu le plus grand nombre de concepts trouvés dans les documents de santé de
I'entrepdt EDSaN sont par ordre décroissant : FMA (n=6522), puis la SNOMED CT (n=4503), le MeSH (n=2689) et
la CIM-11 (n=1676). En termes de pourcentage, c’est le MeSH qui a les meilleurs résultats avec 65%, suivi par la
CIM-11 (51%), la FMA (37%) et la SNOMED CT (30%). MeSH et CIM-11 sont avantagés car leur nombre de concepts
en anatomie sont plus faibles que ceux de la FMA et de SNOMED CT. Donc, nous pouvons conclure qu’en tenant
compte de ce critére (possible biais de confusion), MeSH est meilleur que CIM-11 et FMA est meilleur que la
SNOMED CT.

De fagon attendue, la FMA qui est objectivement I'ontologie de référence en anatomie confirme son statut
avec le nombre le plus important de concepts uniques sans lien avec d’autres terminologies (n=4394), suivi
par la CIM-11 (n=1435) et la SNOMED CT (n=1394). Sur ce critére important, le MeSH est nettement distancé,
avec seulement 761 descripteurs uniques.

Les chiffres sur Uberon sont présentés a titre indicatifs. lls sont ridiculement faibles, car cette terminologie n’est pas
du tout traduite en francgais, et notre outil d’alignement est langue dépendante, en I'occurrence ne travaille que sur
le francgais. Nous n’avons pas commenté sur ce critére les résultats de cette ontologie.
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6 DISCUSSION

Ce livrable s’est focalisé sur le cas d’'usage de I'anatomie, en étudiant les principales terminologies et ontologies
dévolues a cette discipline, comme la FMA ou Uberon, mais aussi des terminologies et ontologies généralistes avec
une couverture de I'anatomie, comme MeSH, SNOMED CT et CIM-11.

La premiére partie de ce travail nous a permis d’effectuer une recherche bibliographique la plus exhaustive sur FMA,
Uberon, SNOMED CT et CIM-11, avec des résultats tres inhomogenes en termes de qualité des résultats (trés
nombreux faux positifs pour la CIM-11, mais sans doute dus a une classification qui n’est pas encore assez étudiée
en général, et en particulier pour I'anatomie). La seconde partie de ce travail fournit les alignements entre les
principales terminologies en anatomie. Enfin, la troisiéme partie fournit les résultats de la couverture terminologique
de ces terminologies spécialisées ou limitées a I'anatomie (pour les terminologies généralistes) au sein des 16
millions de documents de santé de 'EDS de Rouen.

Globalement, la FMA est la terminologie de référence du point de vue quantitatif sur I'ensemble des critéres étudiés
dans ce travail : (a) en nombre absolu de concepts en anglais et frangais couvrant 'anatomie (plus en anglais qu’en
frangais) ; (b) c’est I'ontologie qui est la plus alignée avec les quatre autres ; (c) c’est I'ontologie qui fournit le plus
de concepts retrouvés dans des documents de santé, a la fois dans I'absolu et en regardant plus précisément les
concepts qui ne sont pas couverts par les autres, autrement dit pas alignés avec les autres RTO a I'étude.

En dehors de la FMA, c’est la SNOMED CT qui fournit en quantitatif le plus grand nombre de concepts en anatomie,
que ce soit pour I'anglais et pour le frangais par rapport aux deux autres terminologies de référence (CIM-11 &
MeSH). SNOMED CT est la RTO qui fournit le pourcentage le plus élevé de concepts non-retrouvés dans les
documents de santé d’EDSaN (70%), suivi de pres par la FMA, avec 63%. Sur ce critére, le MeSH a le pourcentage
le plus faible (35%), mais il est avantagé par son faible nombre de descripteurs traitant de 'anatomie. Ce pourcentage
de concepts non retrouvés de la SNOMED CT (70%) vient d’'une hiérarchie trés profonde (méme si le caractére
ontologique n’est pas respecté partout), et de la structure globalisante de la ressource : a vouloir tout mettre dans
une unique ressource que l'on tente de rendre cohérente (ce qui est difficile), on est obligé d’enrichir fortement la
hiérarchie de représentation avec des concepts sans intérét médical par rapport a un EDS.

Comme nous 'avons déja dit lors des autres livrables, de notre point de vue, la gestion idéale est donc d’avoir une
vision multi-terminologique, méme si la FMA devrait étre la RTO de référence quant a I'anatomie.

/7 LIMITES

Il existe plusieurs limites a ce travail :

- Concernant la couverture terminologique, la encore, nous nous sommes appuyés sur I’entrep6t de données
de santé de Rouen ; il serait intéressant pour 'ANS de poursuivre a terme ce travail en appliquant la méme
méthodologie mais sur des entrepéts différents, par exemple ceux de Bordeaux ou de 'AP-HP ;

- Uberon a été introduit au sein d’'HeTOP au décours de ce projet. Ainsi donc, cette ontologie n'a pas été
traduite (et ne le sera pas, du moins pas par le D2IM), ce qui limite son intérét pour la couverture
terminologique, mais pas pour I'étude sur les alignements inter-terminologiques ;

- Latraduction de FMA a également été partielle. La capacité d’'annotation de FMA n’a pas été mesurée avec
I'ontologie entiére ;

- Letravail a été essentiellement quantitatif. Il pourra étre complété par une approche qualitative pour renforcer
I'argumentation des forces et faiblesses de chaque ressource sémantique.
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8 CONCLUSION

Globalement, la FMA est la terminologie de référence du point de vue quantitatif sur 'ensemble des critéres étudiés
dans ce travail, que ce soit en nombre absolu couvrant 'anatomie ou par rapport au nombre de concepts retrouvés
dans des documents de santé.

Dans I'attente d’'une étude qualitative des concepts annotants trouvés, la SNOMED CT est supérieure a la CIM-11
sur sa capacité d’annotation en anatomie. Cependant, la SNOMED CT et la CIM-11 sont similaires sur le plan des
concepts uniques (singularités) d’annotation, avec un avantage pour la CIM-11 sur le pourcentage des concepts
uniques.

La SNOMED CT sur-modélise I'anatomie : 70% des concepts sont non-annotants (non-opérationnels) et
appelleraient donc des efforts de maintenance et de traduction superflus. Le D2IM avait déja noté cette information
dans un travail précédent [192] ; depuis, ces efforts de traduction sur la SNOMED CT ont beaucoup ralenti.
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