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Abstract: Fir die translationale medizinische Forschung werden sehr viele, sehr
komplexe Daten aus heterogenen und verteilten Quellen bendtigt. Bei der
Integration dieser Daten- und Wissensquellen bestehen besondere Anforderungen,
da einerseits einer hoch dynamischen und héufig verénderten Doméne und
andererseits  regulatorischnen  Aspekten, wie dem Datenschutz  oder
Zulassungsbestimmungen Rechnung getragen werden muss. Fir die effiziente
Umsetzung einer Integrationslosung in diesem Kontext wird in dieser Arbeit das
Konzept der inkrementellen ontologiebasierten Integration vorgeschlagen.
Herausforderungen fur die Informatik liegen dabei vor allem im Bereich des
lokalen Zugriffs auf Informationssysteme und des globalen Zugriffs auf die
integrierten Daten (Anfragebearbeitung). Vorhandene Losungsansétze fir diese
Herausforderungen werden vorgestellt und einige Aspekte einer sich in
Entwicklung befindenden prototypischen Umsetzung des Konzepts kurz skizziert.

1 Motivation

Die Bedeutung der Informationsverarbeitung, insbesondere der Informationsintegration,
im Bereich der translationalen biomedizinischen Forschung ist weitgehend anerkannt
[Zer05]. Forschung in diesem Bereich ist sehr datenintensiv; benétigt werden
insbesondere patientenzentrierte Daten zum Phénotyp (elektronische Patientenakte,
Daten aus klinischen Studien) sowie molekularbiologische Informationen (Daten aus
Genom-, Transkriptom-, Proteomanalysen (,,omics*)). Diese miissen im Zusammenhang
betrachtet und dazu integriert werden. Die Komplexitit und Heterogenitét dieser Daten
steigt mit fortschreitender Entwicklung stark an, die Zahl der Variablen ist sehr hoch
und kann sogar in den Bereich von Millionen gehen. Dies fuhrt dazu, dass weder ein
einzelner Forscher noch eine Gruppe von Forschern geniigend Doménenwissen besitzen
kann, um die Daten ausreichend zu verstehen. Das dazu notwendige Wissen findet sich
in einer Vielzahl von Datenquellen, wie beispielsweise oOffentlichen Datenbanken,
Terminologien, Ontologien oder wissenschaftlichen Verdffentlichungen [PES09].
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1.1 Hintergrund

Typische Anwendungsfélle fur Integrationsldsungen im Bereich der translationalen
medizinischen Forschung sind die Zusammenfihrung von Phéno- und Genotyp aus
Forschungs- oder auch klinischen Systemen, IT-Unterstiitzung fir klinische Studien, die
Bereitstellung von Informationen fir statistische Analysen und die Integration von
Wissensdatenbanken [EKP09]. Fiir die Durchfiihrung klinischer Studien kann vor der
aktiven Rekrutierung von Studienteilnehmern die Durchfiihrbarkeit einer Studie an
einem Standort durch die Abschatzung von Rekrutierungspotentialen untersucht werden.
Dies geschieht, in dem bestimmt wird, wie viele Personen mit einem bestimmten Profil
in einem gewissen Zeitraum an einem Standort vorstellig wurden. Dariiber hinaus kann
die Patientenrekrutierung aktiv durch die Selektion potentieller Studienteilnehmer
basierend auf elektronisch verfligbaren Informationen unterstlitzt werden. Zudem
werden héufig forschungsspezifische klinische Register aufgebaut, um strukturierte
Daten fiir ausgewéhlte Patientenkollektive zu erheben, wobei der Umfang (iber den
Rahmen der Krankenversorgung hinausgeht. Hierbei werden oftmals auch Daten aus den
klinischen Routinesystemen in eine Forschungsdatenbank tbernommen und dort
hochstrukturiert annotiert. Nach erfolgter Datensammlung werden Hypothesen basierend
auf  komplexen Beziehungen zwischen demographischen, phénotypischen und
molekularbiologischen und weiteren epidemiologischen Parametern generiert und
weitere Experimente sowie gezielte klinische Studien initiiert. Eine Integrationslésung
muss neben Daten aus Informationssystemen der Krankenversorgung, klinischer
Forschung und Grundlagenforschung auch Wissen aus verschiedenen Doménen und
Forschungsbereichen  bereitstellen und integrieren. Dies betrifft vor allem
Wissensdatenbanken mit molekularbiologischem Wissen, Domanenmodelle/Ontologien,
(doménenibergreifende) Metadaten und Terminologien.

Domaénenspezifische Herausforderungen ergeben sich aus der grolen Bedeutung von
Datenschutz und Datensicherheit, sowie daraus, dass Informationen oftmals
graphstrukturiert, verteilt und heterogen vorliegen und zudem h&ufig veréndert werden.
Wissen, etwa Uber molekularbiologische Pathways, ist vor allem im Bereich der
Lebenswissenschaften haufig graphstrukturiert und folgt keiner vorher festgelegten
Struktur. Die Verwaltung beliebig graphstrukturierter Daten bringt besondere
Herausforderungen flr die Informationsverarbeitung mit sich. Die Fragmentierung
unseres Gesundheitswesens sowie die Trennung von Krankenversorgung, klinischer und
grundlagenorientierter Forschung haben zu verteilter und semantisch heterogener
Datenhaltung gefiihrt. Auf der Ebene der Informationssysteme selbst existieren Legacy-
Systeme und ad-hoc-Ldsungen ohne ausreichende Integrationskonzepte [AATO8].
Infolge der Verteilung sind Daten unterschiedlich strukturiert, und eine terminologische
Kontrolle fehlt h&ufig oder ist nur in bestimmtem Kontext (z.B. fir
Abrechnungsaufgaben oder Qualitatssicherungserhebungen) vorhanden. Im Bereich der
Krankenversorgung werden in Deutschland fiir Abrechnungszwecke lediglich
Klassifikationen eingesetzt. Wesentliche Befunde liegen als Freitext vor, der zwar haufig
einer Gliederung folgt, aber Strukturen und Vokabulare nur implizit abbildet. Eine
forschungsbezogene Dokumentation erfordert einen hdheren Strukturierungsgrad und
kontrollierte VVokabulare. Medizinische Strukturen und Prozesse unterliegen haufigen
Veranderungen, bspw. durch die Einflihrung neuer diagnostischer und therapeutischer
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Prozeduren [LKO04]. Sarah Killcoyne nennt die Forschung in den Life Sciences by
nature, borderline chaotic* [KB09]. Von zentraler Bedeutung sind in der Medizin der
Datenschutz und die Verwaltung von (oftmals im Behandlungskontext dynamisch
zugewiesenen)  Zugriffsrechten:  Der  Zugriff auf Patientendaten ist im
Versorgungskontext nur gestattet, wenn ein Behandlungszusammenhang besteht. Die
Forschung stutzt sich normalerweise entweder auf die komplette Anonymisierung der
Daten oder eine Einverstandniserklarung des Patienten (Informed Consent). Ein
Integrationsansatz muss die teilweise sehr komplexe Rechte- und Rollensituation
abbilden und den Schutz des geistigen Eigentums der Forscher beachten. Aufgrund
dieser Anforderungen ist es im Regelfall nicht méglich alle bendtigten Daten in einer
zentralen Datenbank zu integrieren. Eine Alternative dazu bieten virtuelle
Integrationslésungen auf Basis foderierter Ansatze [Wur09].

1.2 Verwandte Arbeiten

Vor dem Hintegrund dieser Rahmenbedingungen sind klassische Integrationslésungen
oftmals mit hohem Kosten- und Personalaufwand verbunden (bspw. [Zap10]) und nicht
ausreichend flexibel (vgl. [Wyn08, Wyn10]). Deshalb wurden an verschiedenen
Standorten alternative Losungsmoglichkeiten untersucht, die sich am Ansatz der
ontologiebasierten Integration orientieren. Auch im Bereich der Datenbankforschung
sind Ansétze vorgeschlagen worden, die eine flexible, inkrementelle Integration vieler,
sehr heterogener Datenquellen zum Ziel haben.

In der Informatik wird eine Ontologie meist als eine explizite formale Spezifikation einer
Konzeptualisierung definiert [Gru93]. Eine Ontologie ist also ein formal definiertes
System von Begriffen und ihren Beziehungen. Dabei enthdlt eine Ontologie sowohl
Aussagen (ber die Typebene (bspw. Klassen, Vererbungsbeziehungen) als auch die
Instanzebene. Da diese eng miteinander verbunden sind, kann eine Ontologie, je nach
eingesetzter Repréasentation, vereinfacht auch als ein Netzwerk von Objekten, bzw.
gerichteter Graph aufgefasst werden. Eine Ontologie kann auch Instanzdaten enthalten,
fiir die keine Beschreibung auf Typebene existiert. Traditionell wurden Ontologien vor
allem als Mittel zur Uberwindung semantischer Heterogenitit eingesetzt. Unter
ontologiebasierter Integration versteht man ein Integrationskonzept, in dem Ontologien
auch zur Uberwindung struktureller bzw. schematischer Heterogenitit eingesetzt
werden. Die zu integrierenden Daten werden dazu auf einen grof3en gerichteten Graphen
abgebildet, die Grenzen zwischen Daten und Metadaten, Typ und Instanz werden
aufgehoben. Das Ziel dabei ist es, die explizite Semantik und Ausdrucksstarke von
Ontologien im Falle besonders heterogener Datenquellen auch fiur die strukturelle
Integration einsetzen zu kénnen. Ontologiebasierte Integration wird meist als ein Top-
Down-Ansatz verstanden: Zundchst wird einer globale Ontologie aufgebaut, welche die
Rolle eines globalen Schemas einnimmt. Anschliefend kann eine Zuordnung von
Datenquellen und den darin gespeicherten Datenelemente auf Konzepte der globalen
Ontologie stattfinden. Weitere semantische Beziehungen zwischen den Daten in den
unterschiedlichen Quellsystemen kdnnen anschliefend durch Inferenz ermittelt werden.
Alternativ kénnen auch die Datenquellen auf einzelne lokale Ontologien abgebildet
werden und diese dann untereinander integriert werden. Ein hybrider Ansatz verbindet
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die Abbildung auf lokale Ontologien mit dem Einsatz einer globalen Ontologie. Eine
gute Ubersicht Uber die verschiedenen Ansétze fir ontologiebasierte Integration findet
sich in [Wac01].

Am Health Science Center der Univ. of Texas in Houston wird in einem
Forschungsprojekt eine Plattform aufgebaut, die versucht Integrationsaspekte und
dariiber hinausgehende Aufgabenbereiche durch den Einsatz einer groRen Ontologie zu
behandeln [Mir09]. Dies umfasst auch Aufgaben wie Authentifizierung und
Rechtemanagement, konzeptbasierte Navigation und den ontologiebasierten Entwurf von
Fragebogen. Dabei wird die explizite Semantik von Ontologien dazu genutzt, die
beschriebenen  Funktionalitdten basierend auf einer Datenreprésentation zu
implementieren. Die verwendete Ontologie besteht aus einzelnen aufeinander
aufbauenden Modellen, die verschiedene Teilaspekte der Doméne modellieren. Das
»integrated Vocabulary Model* integriert hierbei verschiedene Systeme zur
Wissensorganisation (u.a. UMLS). Diese wurden dafir transformiert und mittels SKOS
(RDF: Simple Knowledge Organization System), einem auf RDF Schema basierenden
Wortschatz zur Definition kontrollierter VVokabulare, beschrieben. Ein Reasoner kann
anschlieRend Korrespondenzen zwischen den Konzepten aus verschiedenen
Datenquellen inferieren. Auch bei einer Unterteilung der globalen Ontologie in einzelne
Teilmodelle ist die ontologiebasierte Integration mit einem hohen Aufwand verbunden.

An der University of California, San Francisco wurde ebenfalls ein ontologiebasierter
Ansatz entwickelt. Begrundet wird dies mit dem stdndigen Wandel der Doméne, der
groRen semantischen Heterogenitdt und der Anforderung, dass verschiedene
Benutzergruppen unterschiedliche Sichten auf die integrierten Daten bendtigen
[Wyn08]. Auch hier liegt die Motivation fur den Einsatz ontologiebasierter Verfahren
vor allem in ihrer Méachtigkeit bzgl. der Uberwindung von Heterogenitat und ihrer
Flexibilitat. Integriert werden sollen mehr als 50 komplexe Datenquellen aus
verschiedenen Disziplinen. Eine umfangreiche Abbildung auf eine globale Ontologie
soll wegen des hohen Aufwands vermieden werden. Stattdessen sollen die Daten in
weitestgehend urspringlicher Form einem Expertensystem zur Verfligung gestellt
werden, das diese on-demand integriert. So kdnnen unterschiedlichen Benutzergruppen
zur Laufzeit verschiedene Beziehungen zwischen den Daten zur Verfigung gestellt
werden. Diese Vorgehensweise wurde in [Wyn10] umgesetzt und ist verwandt mit dem
in dieser Arbeit vorgestellten Ansatz (vgl. Abschnitt 4).

Das Konzept der Dataspaces [FHMO5] hat ebenfalls eine Integration vieler, sehr
unterschiedlich strukturierter Daten zum Ziel und versucht gleichzeitig den hohen
initialen Aufwand einer vollstdindigen semantischen Integration zu vermeiden.
Stattdessen stehen Datenkoexistenz und der Zugriff auf die Daten im Mittelpunkt. Die
semantische Integration erfolgt bedarfsorientiert und inkrementell
(.pay-as-you-go*). Dieses Vorgehen steht im Gegensatz zu etablierten Integrations-
methoden, die im Regelfall eine vollstdndige Schema-Integration voraussetzen (vgl.
globales Schema in foderierten Datenbanksystemen). Der Ansatz soll vor allem eine
effiziente Integration sehr unterschiedlich strukturierter (bis unstrukturierter) Daten
ermdglichen und unnoétige Arbeit vermeiden. AufRerdem ist es aufgrund der

erschienen im Tagungsband der INFORMATIK 2011 weitere Artikel online:
Lecture Notes in Informatics, Band P192 http://informatik2011.de/519.html
ISBN 978-3-88579-286-4



INFORMATIK 2011 - Informatik schafft Communities www.informatik2011.de
41. Jahrestagung der Gesellschaft fiir Informatik , 4.-7.10.2011, Berlin

inkrementellen  Vorgehensweise einfacher moglich, auf Anderungen in den
Anforderungen zu reagieren [Wur09].

Es existieren mehrere Umsetzungen des urspriinglich sehr abstrakt beschriebenen
Dataspace Ansatzes fur verschiedene, sehr unterschiedliche Anwendungsszenarien wie
Personal Information Management oder Integrationslésungen im Kontext des Internets.
Viele Umsetzungen des Dataspace Paradigmas basieren auf graphstrukturierten
Datenmodellen. Dem in [DS06] beschriebene Ansatz liegt bspw. eine generische
Transformation der Datenquellen in eine grol3e, gerichtete Graphstruktur zu Grunde. Die
inkrementelle semantische Integration wird durch die Definition von Regeln auf Typ-
und Instanzebene  durchgefiihrt.  Weitere ~ Beispiele  fir  eine  auf
Graphstrukturen/Ontologien basierende Integrationslésung die sich am Dataspace-
Ansatz orientieren finden sich in [Biz09, Wur09].

2. Das Konzept der inkrementellen ontologiebasierten Integration

Probleme bei der Umsetzung ontologiebasierter Integration ergeben sich in der
translationalen medizinischen Forschung unter anderem aus der Notwendigkeit zur
umfassenden strukturellen und semantischen Integration der Daten, bevor ein erster
Nutzen aus den integrierten Informationen entsteht. Die enge Verknlpfung der
unterschiedlichen Ebenen (Datenquellen, Lokale Ontologie, Globale Ontologie) macht
eine solche Integration wenig robust gegeniiber haufig auftretenden Anderungen in den
Quellsystemen. Diese fuhren oftmals zur Notwendigkeit von Anpassungen an den
lokalen Ontologien (falls vorhanden) und kénnen sich bis in die globale Ontologie
fortsetzen. Auch setzen diese Ansétze im Regelfall Ontologien voraus, die neben der
Instanzebene auch die Typebene beschreiben. Dies verhindert eine Integration von
Daten, die keiner bekannten, vorhersagbaren oder verlasslichen Struktur folgen, da diese
ohne erheblichen Aufwand weder durch eine lokale Ontologie beschrieben, noch auf
eine globale Ontologie abgebildet werden kénnen. Dabei ist es gerade die Eigenschaft
der Schemalosigkeit, die graphstrukturierte Datenmodelle fiir einen Einsatz in den
Lebenswissenschaften interessant macht. Um diese Nachteile zu tberwinden und dabei
die Vorteile zu erhalten, kann das Konzept der ontologiebasierten Integration mit dem
Dataspaces Paradigma verbunden werden.

Ontologiebasierte Integration wird dabei iterativ und ohne Festelegung auf eine Top-
Down- oder Bottom-Up-Methodik betrieben: Datenquellen werden (semi-) automatisch
in eine (evtl. wenig bedeutsame) Graphstruktur Gberfihrt. Eine Beschreibung auf Typ-
bzw. Metaebene findet vorerst nur soweit statt, wie sie automatisiert durchgefiihrt
werden kann. Die dadurch entstehende globale Ontologie deckt die (Typ- und)
Instanzebene ab, ist evtl. nur sehr eingeschrankt semantisch integriert, viele vorhandene
Informationen sind aber bereits verfugbar. Anschlieend kann diese globale Ontologie
iterativ und bedarfsorientiert, durch die Definition entsprechender (Inferenz-) Regeln
oder Annotationen auf Typ- und Instanzebene, mit Beziehungen und Metadaten
angereichert werden. Dieser Vorgang kann sich sowohl auf lokale Informationen
(Beziehungen zwischen Datenelementen einer Datenquelle) als auch auf globale
Informationen (Beziehungen zwischen Datenelementen unterschiedlicher Datenquellen)
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beziehen. Aufgrund der generischen Graphstruktur koénnen verschiedene, sehr
unterschiedlich strukturierte Daten oder Daten ohne eine entsprechende Struktur einfach
in die globale Ontologie (ibernommen und anschlieBend ebenfalls inkrementell integriert
werden. Die einzelnen Datenquellen sind nur sehr lose miteinander gekoppelt;
Anderungen in einer Datenquelle verletzen zwar evtl. einen Teil der definierten Regeln
und Abbildungen, die geénderten Informationen bleiben aber trotzdem Teil der
Gesamtontologie und andere, nicht von der Anderung betroffene Informationen bleiben
unberiihrt. Der Vorgang der lokalen Abbildung in die Gesamtontologie und
anschlieRende Integration kann stufenweise in einzelnen Teilschritten erfolgen.

Datenquelle

Transfor-
mation

Globale Lokale By
Regeln 3 ----{ Annotationen
Inferenz Annotation

Lokale
Inferenz

Abbildung 1 Inkrementelle ontologiebasierte Informationsintegration

Globale

Annotation

Diese Teilschritte kdnnen miteinander verwoben sein und beliebig oft wiederholt
werden. Sollte beispielsweise ein Teil der Informationen nicht ausreichend fiir einen
gegebenen Anwendungsfall integriert sein, so wird dies bedarfsorientiert nachgeholt.
Auf Anderungen kann flexibel reagiert werden.

Die lose Kopplung der integrierten Daten wird durch die Verteiltheit des Systems
unterstlitzt. So kénnen neben den Quellsystemen auch zur semantischen Integration
genutzte Informationen wie ein Master-Patient-Index, Terminologien, Thesauri etc. als
separate ,,Systeme* in die Losung integriert werden. Inferenzregeln beziehen sich dann
nicht nur auf klassische Zusammenhédnge, wie bspw. die transitive Hulle von
Vererbungsbeziehungen, sondern schlieBen insbesondere auch domanenspezifische
Regeln mit ein. So kann bspw. eine Aquivalenzbeziehung fir Patienteninstanzen
definiert werden, falls deren lokale Patientenidentifikatoren in verschiedenen Systemen
laut einem Master-Patient-Index denselben Patienten beschreiben. Inferenzregeln kdnnen
dabei dazu genutzt werden Aussagen fiir eine Menge von Objekten zu generieren.
Annotationen konnen eingesetzt werden um punktuell einzelne Aussagen zur
Gesamtontologie hinzuzufiigen. Sowohl die durch Inferenz generierten Aussagen, als
auch Gruppen von Annotationen werden jeweils getrennt von den Originaldaten
gehalten. Durch die strikte Trennung der verschiedenen Informationen und
Integrationsaspekte sind diese nur lose gekoppelt und kénnen (weitgehend) unabhéangig
voneinander aktualisiert und angepasst werden. Auch kdnnen unterschiedliche Regeln,
Annotationen und Metadaten fiir unterschiedliche Systeme, Benutzergruppen und
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Projekte definiert werden. Der beschriebene Vorgang ist in Abbildung 1 dargestellt. Die
fur die einzelnen Teilschritte notwendigen Informationen kénnen sich unabhéngig
voneinander entwickeln.

2.1 Die Bedeutung von Semantic Web Technologien

Der Semantic Web Technologie-Stack des World Wide Web Consortiums (W3C) bildet
die Grundlage vieler ontologiebasierter Anwendungen. Er besteht im Wesentlichen aus
dem ,Resource Description Framework® (RDF) Datenmodell und verwandten
Technologien wie der Anfragesprache ,,SPARQL Protocol and RDF Query Language*
(SPARQL). Das RDF Datenmodell besteht aus Tripeln. Ein solches Tripel ist ein
Ausdruck der Form (Subjekt, Prédikat, Objekt). Das "Pradikat" ist eine Eigenschaft des
"Subjekts" mit dem Wert "Objekt". Subjekte und Pradikate sind immer Ressourcen und
werden durch einen global eindeutigen Uniform Ressource Identifier (URI) identifiziert.
Um Strukturen Abbilden zu kénnen, die aus mehreren Tripeln bestehen (wie bspw.
Listen) ermdglicht RDF den Einsatz von anonymen Ressourcen, die nur einen lokal
eindeutigen Identifikator besitzen. Ein Objekt ist entweder eine Ressource oder ein
Literal. Literale sind atomare Werte mit optionaler Typinformation. Ein RDF Graph ist
ein gerichteter Graph mit Kantenbeschriftungen der sich ergibt, indem jedes Tripel als
eine durch das Pradikat beschriftete Kante vom Subjekt zum Objekt interpretiert wird.
Abbildung 2 zeigt beispielhaft Informationen aus einer Biobank als RDF Tripel und den
entsprechenden RDF Graph.

Das RDF Datenmodell verbindet Einfachheit mit Méachtigkeit. Daten sind als Netzwerk
von Objekten organisiert, wodurch es sich als kanonische Représentation fir
verschiedenste Datensatze und -strukturen eignet und so Interoperabilitat erleichtert.
Gleichzeitig besitzt RDF eine implizite formale Semantik. Selbst bei einem nicht
vorhandenen tieferen Verstandnis der vorliegenden Daten, beispielsweise bedingt durch
das Fehlen entsprechender Schemainformationen, kann ein Graph immer in einfach
verstédndliche atomare Aussagen zerlegt werden.

morphology>

!

Project23 label SNHL3" . ;

Project23 sample Sample58 . tissue
Sample58 rack ,16% . - rack ”
Sample58 position .8at. Sampless position

Sample58  tissue Tissue121 . sample \‘
Tissue121 morphology NonHL .

9
I

label ,NHL3*

Abbildung 2 Beispielhafter RDF Graph

In RDF werden Entitaten, Identifikatoren und Beziehungen immer explizit definiert.
Dadurch sind Ressourcen — eine entsprechende Benennungsvorschrift vorausgesetzt —
global eindeutig identifizierbar und kdnnen einfach mit Informationen aus anderen
Datenquellen kombiniert werden. Hieraus ergibt sich eine groRe Flexibilitdt und eine
gute Basis fir die Umsetzung inkrementeller ontologiebasierter Integrationsansatze. So
kénnen beispielsweise Metadaten, Annotationen oder Abstammungsinformationen
einfach zu bereits vorhandenen Daten hinzugefigt werden. Genauso koénnen einfach
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neue Attribute und Terme eingefiihrt oder neue Attribute fir Ressourcen in anderen
Datenquellen definiert werden. Dabei zeichnet sich RDF durch seine Konsistenz aus, da
Daten, Metadaten und deren Semantik in einem einzigen Modell abgebildet werden
kénnen. Obwohl Schemainformationen fiir das Management von RDF-Daten nicht
erforderlich sind, gibt es mit der ,,RDF Vocabulary Description Language” (RDF
Schema/RDFS) eine Mdglichkeit solche Informationen vorab oder zu einem spéteren
Zeitpunkt (auch inkrementell) mittels eines RDF Vokabulars zu definieren. Vor allem
aufgrund dieser Eigenschaft ist es im Bereich der Bioinformatik bereits heute weit
verbreitet (bspw. [BioRDF]).

SELECT ?rack ?position

WHERE {
?project label ?plabel . N
?project sample ?sample . —(POSIUOH 2positi
?sample rack ?rack . sample
?sample position ?position .

}

Abbildung 3 Beispielhafte SPARQL Anfrage

Mit SPARQL existiert eine (quasi-)standardisierte Anfragesprache fiir RDF, die sich
durch ihr Pattern-Matching Paradigma auszeichnet. Dies ist vor allem dann von
Bedeutung, wenn Beziehungen zwischen Datenobjekten fur die Beantwortung einer
Anfrage relevant sind. Desweiteren unterstiitzt SPARQL sowohl inkrementelle
Integration als auch ein exploratives Vorgehen dadurch, dass es sich sehr gut fur
semistrukturierte Daten oder Daten mit unbekannter, unvorhersagbarer oder
unverlasslicher Struktur eignet. Dies wird dadurch erreicht, dass Beziehungen definiert
werden kdnnen welche optional in den gesuchten Daten vorhanden sind und Attribut-
und Ressourcenbezeichner in Anfragen nicht angegeben werden missen. Aufgrund
dieser Eigenschaften bietet SPARQL auch eine gute Grundlage fiir die Umsetzung von
Inferenz, da viele Inferenzregeln mittels SPARQL-Anfragen formuliert werden kénnen,
vgl. dazu [SPIN].

Die Auswertung einer SPARQL-Anfrage fur einen RDF Graph besteht im Wesentlichen
aus einem Matching des Graphmusters (Basic Graph Pattern) der Anfrage mit dem
Datensatz. Ein Basic Graph Pattern besteht aus einer Menge von Triple Patterns, die
wiederum einem RDF Tripel entsprechen, in dem Subjekt, Pradikat oder Objekt durch
Variablen substituiert werden kdnnen. Abhangigkeiten zwischen Tripel Patterns werden
implizit durch die Verwendung identischer Variablenbezeichner definiert. AulRerdem
kann ein FILTER-Operator dazu verwendet werden Einschrankungen fiir die Werte der
Variablen zu definieren. Der SELECT-Operator schrankt das Ergebnis auf eine
Teilmenge der Variablen ein. Abbildung 3 zeigt eine beispielhafte SPARQL Anfrage,
die aus dem Graphen aus Abbildung 2 die Positionen aller Gewebeproben extrahiert, die
dem Projekt ,,NHL3" zugeordnet sind.

Semantic Web Technologien wird ein hohes Potential in einer sehr heterogenen, sich
standig wandelnden Doméne wie der translationalen medizinischen Forschung
zugesprochen [Che09, HCLS]. Trotzdem werden sie bisher vor allem fir Metadaten,
Annotationen und Wissensdatenbanken, nicht aber fur die Verwaltung von Priméardaten
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eingesetzt. Dies ist auch dadurch begriindet, dass skalierbare Ldsungen fiir die effiziente
Verwaltung sehr groRer RDF-Datensétze erst in jungerer Zeit entwickelt wurden. Ziel
dieser Arbeit ist es, basierend auf diesen neuen Entwicklungen, die beschriebene
Flexibilitat bei der Definition von Daten und Anfragen, die einheitliche Reprasentation
von Daten und Metadaten sowie die Moglichkeit zur quellentibergreifenden Annotation
fur die Umsetzung einer flexiblen Integrationslésung zu nutzen.

2.2 Anforderungen, Herausforderungen und bestehende Lésungen

Wesentliche Grundlagen fir die Umsetzung einer inkrementellen ontologiebasierten
Integrationslosung sind der Zugriff auf bzw. die Transformation von lokalen, nicht
ontologiebasierten Datenquellen und der globale Zugriff auf die Originaldaten und
integrierten Informationen. Die daflir eingesetzten Methoden missen ohne
Notwendigkeit zur vorhergehenden Integration, Abbildung oder Annotation der
Datenquellen auskommen. Dies ermdglicht eine sehr leichtgewichtige Implementierung
von Ansatzen und Werkzeugen zur semantischen Integration. So kdnnen beispielsweise
die beschriebenen Annotations- und Inferenzschritte relativ einfach basierend auf einer
globalen, ontologischen Sicht auf die Originaldaten und Ergebnisse vorhergehender
Teilschritte umgesetzt werden. Des Weiteren kann die gleiche globale Sicht auf den
Datenraum auch als Schnittstelle fir Benutzer und Anwendungen eingesetzt werden.
Wichtig ist dabei, dass die eingesetzten Methoden

e in einer \verteilten Umgebung eingesetzt werden kdnnen, da die
Zugriffsautonomie der Datenquellen im Regelfall nicht verletzt werden darf,

e leichtgewichtig sind bzgl. Installation, Konfiguration und Wartung,

e den beschriebenen inkrementellen Integrationsprozess vollstandig unterstiitzen,
und

o sehr groRe Datenmengen (mehrere 100 Millionen Tripel) effizient verwalten
kdnnen.

Fur den Zugriff auf bzw. die Transformation von nicht ontologiebasierten Datenquellen
wurden bereits verschiedene Losungen fur unterschiedliche Datenmodelle, insbesondere
auch fir relationale DBMS, vorgeschlagen. Die dabei gewéhlten Ansétze unterscheiden
sich teilweise sehr stark. In [GCO7] wird zwischen einer datenbank- oder
ontologiezentrierten  Transformation  unterschieden. Eine  datenbankgetriebene
Transformation erzeugt eine Ontologie aus dem zugrundeliegenden Datenbankschema,
indem beispielsweise Tabellen auf Klassen, Zeilen auf Subjekte, Spalten auf Pradikate
und Zellen auf Objekte abgebildet werden. Eine ontologiegetriebene Abbildung definiert
zuerst eine lokale oder globale Ontologie und bildet anschliefend das Datenbankschema
auf diese Ontologie ab. Dazu ist im Regelfall eine Definition deutlich komplexerer
Abbildungsregeln notwendig. Auer et al. unterscheiden zwischen manueller, semi-
automatischer ~ oder  vollautomatischer ~ Transformation der Daten, sowie
domadnenspezifischen oder doménenunabhangigen Lésungen [Aue09].
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Eine Ubersicht tber die wesentlichen Eigenschaften vorhandener
Transformationsansatze ist in Abbildung 4 dargestellt. Neben Methoden fiir den Zugriff
auf relationale Datenquellen wurden weitere Ansédtze fur andere Datenmodelle
vorgeschlagen, bspw. [Bre09].

Transformationsmethoden

Richtung Domanenbezug

‘datenbankzentrien"onlologiezentrien" automatisch Hsemi—automatischH manuell ‘ ‘ spezifisch H unabhé&ngig ‘

[ Eigenschaften von ]

Abbildung 4 Ansétze fur die Transformation nicht-ontologiebasierter Datenquellen

Fur den globalen Zugriff auf die integrierten Informationen werden Ansatze, die auf
Materialisierung beruhen, nicht weiter betrachtet, da sie die Zugriffsautonomie der
Quellsysteme  verletzen. Virtuelle Integration basiert auf einer verteilten
Anfragebearbeitung, die, vereinfacht ausgedriickt, durch eine Ableitung von
Teilanfragen aus der Originalanfrage umgesetzt wird. Diese Teilanfragen werden an die
entsprechenden Datenquellen weitergeleitet und ein globales Ergebnis aus den lokalen
Ergebnissen berechnet. Vorhandene Ansétze fiir die virtuelle Integration verteilter RDF
Datensédtze nutzen unterschiedliche Methoden, wie Named Graphs, Direct Lookup,
Sichten oder Indexe. Sie kdnnen wie in Abbildung 5 dargestellt kategorisiert werden.

Virtuelle Integration verteilter
RDF Datenquellen

‘Named Grapth Indexbasiert H Direct Lookup H Sichtbasiert ‘

‘Schemaebene‘ ‘ Instanzebene ‘

Abbildung 5 Ansétze fur die virtuelle Integration verteilter RDF Datenquellen

Ansadtze basierend auf Named Graphs [Che09] weisen einzelnen Datensatzen
Identifikatoren zu. Sie bieten keine Verteilungstransparenz, die Identifikatoren werden
dazu genutzt Teile einer Anfrage explizit entsprechenden Datenquellen zuzuweisen. Die
in [HBFO09] beschriebene und in [KS10] erweiterte Methode wird in [Har10] als ,,Direct
Lookup* Ansatz bezeichnet. Er beschreibt einen Anfragebearbeitungsmechanismus, der
speziell fur Datenquellen entwickelt wurde, die das Linked Data Prinzip [Biz09]
umsetzen. Er basiert darauf, das Netzwerk von Datenelementen on-demand, zum
Zeitpunkt der Anfragebearbeitung zu traversieren. Dabei kann im Allgemeinen nicht das
vollstdndige Ergebnis berechnet werden. Sicht-basierte Ansétze verwenden Abbildungen
zwischen verschiedenen Ontologien oder Sichten auf bestehende Ontologien, bspw.
[Corl0]. Sie setzten voraus, dass fur die zu integrierenden Daten von Beginn an ein
Schema definiert werden kann. Index-basierte Verfahren implementieren eine verteilte
Anfragebearbeitung basierend auf Zusammenfassungen von oder Statistiken Uber die in
den Quellsystemen enthaltenen Daten. Der in [Stu04] beschriebene Ansatz orientiert
sich an Ansdtzen aus dem Bereich Objektorientierter Datenbanken und fasst
Datenquellen auf Schemaebene zusammen. Er ermdglicht nur die Beantwortung von
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Anfragen, die eine Pfadstruktur aufweisen. Indexstrukturen auf Instanzebene beinhalten
nicht nur Informationen Uber die Struktur der Daten, sondern auch tber die Daten selbst.
Die in [QLO08] Eingesetzte Indexstruktur basiert auf einer Beschreibung der Datensatze
auf der Ebene der Pradikate (Attribute) und speichert zusatzliche Informationen, wie
beispielsweise Einschrankungen fiir assoziierte Objekte. Es konnen nur Anfragen
beantwortet werden, in denen alle Prédikate gebunden sind. Das in [LWBO08]
beschriebene Forschungsprojekt basiert auf Histogrammen die Uber die Werte von
Eigenschaften vorhandener Instanzen von RDFS-Klassen gebildet werden [LWO09]. Es
missen in jeder integrierten Datenquelle Schemainformationen vorhanden sein. Des
Weiteren muss um bei der Anfragebearbeitung von der Anfrage auf die dazugehérigen
Histogramme schlieen zu kénnen, jedes Subjekt in einer Anfrage durch eine Variable
substituiert werden und dessen Typ definiert werden. Die Grundidee der in [Harl10]
beschriebenen ,,Data-Summaries” besteht darin, einen gegebenen Datensatz durch
Hashing auf eine Menge von Punkten abzubilden, indem flr jedes Tripel unabhéngig
voneinander ein Hashwert fiir Subjekt, Pradikat und Objekt berechnet wird. Uber die
Menge aller Punkte aller Datenquellen wird eine raumliche Indexstruktur aufgebaut, die
die Daten durch dreidimensionale Quader approximiert. Bei der Anfragebearbeitung
werden die in den Triple Patterns enthaltenen konstanten durch Hashing ebenfalls auf
eine Ganzzahl abgebildet und fir jedes Triple Pattern eine Anfrage an die Indexstruktur
gestellt. Das Ergebnis einer solchen Anfrage ist eine Menge von Quadern. Jeder Quader
speichert eine Liste von Referenzen auf Datenquellen, die ein Tripel enthalten haben, das
in den von diesem Quader beschriebenen Wertebereich abgebildet wurde. Die implizit in
einer SPARQL-Anfrage definierten Abhéngigkeiten zwischen den einzelnen Triple-
Patterns lassen sich nun auch fiir die gegebenen Quader (iberpriifen. Dabei ist es moglich
Datenquellen auszuschlieRen, falls eine Abhéngigkeit der durch sie beschriebenen
Quader nicht erfillt werden kann.

3 Aktueller Stand und zukUnftige Arbeiten

Das vorgestellte Konzept wird aktuell am Klinikum rechts der Isar prototypisch
umgesetzt. Zur Veranschaulichung ist in Abbildung 6 ein beispielhafter Zustand des
Datenraums flir ein vereinfachtes Szenario dargestellt. Fur die Definition der Typebene
wird ein Vokabular verwendet, das an RDF Schema angelehnt ist. Jedes Tripel ist ein
Ergebnis des Integrationsschritts, in dem der dazugehdrige Kantenbezeichner
eingezeichnet ist. Quelleniibergreifende Kanten sind gestrichelt dargestellt. Der Zugriff
auf die relationale Datenquelle A ist mittels einer generischen, datenbankzentrierten
Transformation umgesetzt. Die Relationen ,Patient” und ,,Sample* wurden, soweit
maglich, automatisch auf Typ- und Instanzebene transformiert. Die gestrichelten Linien
deuten den Zusammenhang zwischen relationaler und RDF-Représentation der Daten an.
Die Beziehung zwischen den Relationen kann nicht automatisiert in die
RDF-Représentation Ubernommen werden, da die dazugehérige
Fremdschlusselbeziehung nicht im Datenbankkatalog definiert ist. Diese wird in einem
lokalen Inferenzschritt wiederhergestellt. Anhand der Definition der dazugehérigen
Regel als SPARQL-Anfrage ist ersichtlich, wie SPARQL zur Umsetzung von Inferenz
eingesetzt werden kann. Eine CONSTRUCT-Anfrage erlaubt es, direkt aus dem
Ergebnis einer Anfrage neue Tripel zu generieren. Fir eine konkrete Umsetzung sind

erschienen im Tagungsband der INFORMATIK 2011 weitere Artikel online:
Lecture Notes in Informatics, Band P192 http://informatik2011.de/519.html
ISBN 978-3-88579-286-4



INFORMATIK 2011 - Informatik schafft Communities

41. Jahrestagung der Gesellschaft fiir Informatik , 4.-7.10.2011, Berlin

erschienen im Tagungsband der INFORMATIK 2011
Lecture Notes in Informatics, Band P192

aber Modifikationen notwendig, da sonst bspw. Schwierigkeiten bei der Inferenz
transitiver Hillen auftreten. Datenquelle B ist RDF-basiert und stellt graphstrukturierte
Daten ohne Schemainformation zur Verfligung. Diese konnen in einem lokalen
Annotationsschritt hinzugefiigt werden. In einem globalen Annotationsschritt kdnnen
anschlielend lokale Datenelemente quelleniibergreifend annotiert und abgebildet
werden. Im dargestellten Beispiel geschieht dies fur Attribute, die einen globalen
Patientenidentifikator beschreiben. Basierend auf diesen Informationen kann in einem
globalen Inferenzschritt eine datenquelleniibergreifende  Aquivalenz  zwischen
Patientenentitaten definiert werden.

Der dargestellte Transformationsschritt fir Datenquelle A kann methodisch gesehen von
mehreren bereits verfugbaren Werkzeugen umgesetzt werden. Inwiefern diese auch auf
die Verarbeitung grofer Datenmengen skalieren, nicht-relationale Datenquellen
verarbeiten und wie gut sie in die entwickelte Ldsung integriert werden kénnen wird
aktuell untersucht.

Lokale
Annotation
Datenquelle B
CONSTRUCT {
type type ?x sameAs 7y
_ >
BVisiti 761 ;@) B:Subject HeRE ¢
?x ?pl ?z.
" . 2p1 subPropertyOf G:globalPatientldentifier.
domain range BhasVisit 2y 2 7z
U | B:subjectiD ‘v..'type 2p2 subPropertyOf G:globalPatientidentifier
subPropertyof | | e ot FILTER (2x1=7y)
:globalPatientldentifier T
subP“ropertyOf SamEAS:
Globale Annotation | sameAs Globale Inferenz

range range range

range range range "
AT biihdaD
D D GBI S—— > *

Alid A -patid i ’
domain domain A.blrthcf Awmwem
typ -Patientl : A:SampleT type

Instanzen

CONSTRUCT
type i o Aomssanple 2y
Patient: / 3 B
T Catien
» { 1D | Birthday | PatiD WHERE { ~ D]

— 1] 131182 | 238432 :: :‘{?3 /;;'?at'ent' T

Ty Instanzen 2 |"0402.457 354632 2y type A:Sample. 2

2y Arpatient 2z
Lokale Transformation Lokale Datenquelle A
Inferenz

Abbildung 6 Beispielhafter Zustand des Datenraums fiir ein vereinfachtes Szenario

Das Beispiel zeigt, dass eine quellenibergreifende Sicht auf die Originaldaten und die
Ergebnisse der einzelnen Teilschritte auch eine Voraussetzung fur viele der
Integrationsschritte selbst ist. Fir diesen globalen Zugriff sind die im vorherigen
Abschnitt vorgestellten Methoden — mit Ausnahme des Data Summaries Ansatzes —
nicht geeignet, da sie Einschrankungen fir Datenquellen definieren (bspw.
Vorhandensein eines Schemas), Anfragen einschranken (bspw. gebundene Prédikate)
oder nicht das vollstandige Ergebnis berechnen. Der Data Summaries Ansatz eignet sich
zumindest konzeptionell sehr gut, da er keine solchen Einschrankungen definiert. Einzig
die Anforderung der Auswertbarkeit komplexer Anfragen auf sehr groen Datenmengen
kann nicht erflllt werden, da die Indexstruktur sehr approximativ ist. Tripel werden nur
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naherungsweise durch Bereiche von Hashwerten indiziert, was sich negativ auf das
Ergebnis der Anfrageoptimierung und die Laufzeit auswirkt.

Der vorgestellte Ansatz wurde deshalb erweitert, mit dem Ziel diese zu verbessern und
eine effiziente Verarbeitung groRer Datenmengen zu ermdglichen. Dazu wurde die
Indexstruktur u.a. um Typinformationen erweitert. So kdnnen sowohl unterschiedliche
Datentypen als auch Literale und Ressourcen auch nach der Anwendung der
Hashfunktion voneinander unterschieden werden. Dies erhoht die Selektivitat bei der
Auswahl relevanter Datenquellen und verbessert gleichzeitig die Performanz des
Optimierungsprozesses. Bei vorhandener Typinformation kénnen dariiber hinaus anstelle
einer Hashfunktion ordnungs- oder werterhaltende Abbildungen fir die verschiedenen
Typen von Literalen eingesetzt werden. Dies ermdglicht eine sinnvolle Bertcksichtigung
von Filter-Operatoren im Optimierungsprozess. Zur weiteren Verbesserung der
Selektivitat und Performanz wurden die in der Indexstruktur eingesetzten Wertebereiche
um Bitmasken erweitert. Eine umfangreiche Darstellung des entwickelten Ansatzes ist
im Rahmen dieser Arbeit leider nicht maéglich.

4 Diskussion

Das in [Wyn08] vorgestellte Konzept zur ontologiebasierten Integration hat ebenfalls die
Vermeidung des hohen initialen Aufwands einer vollstdndigen semantischen Integration
zum Ziel. Stattdessen sollen Daten unter Beibehaltung ihrer urspriinglichen Form in ein
zentrales Repository geladen, und dort on-demand durch ein Expertensystem integriert
werden. Die in [Wyn10] vorgestellte Umsetzung verwendet i2b2 [Mur10] als Repository
fur die Originaldaten. Dieses basiert zwar auf einem generischen Schema, es ist aber
davon auszugehen, dass eine Abbildung auf das zugrundeliegende doménenspezifische
Sternschema aufwendiger ist als die Transformation in eine Graphstruktur und nicht
automatisch durchgefiilhrt werden kann. Auferdem ist i2b2 auf die Erfassung von
Patientendaten ausgelegt, unstrukturierte Daten oder Daten ohne bekannte oder
vorhersagbare Struktur kénnen nur schwer abgebildet werden. Die in dieser Arbeit
vorgestellte Ldsung hat auch zum Ziel, diese verschiedenartig strukturierten Daten
konsistent, basierend auf einem Datenmodell zu integrieren. Eine Integration in einem
zentralen Repository ist aufgrund der Notwendigkeit zur Erhaltung der
Zugriffsautonomien nicht mdglich. Die in [Wynl10] vorgestellte Losung ist
schwergewichtig und basiert auf komplexen Softwareldsungen wie i2b2 und
Technologien aus dem Umfeld von caBIG (caGrid, caDSR etc.) [caBIG]. Dabei
kommen verschiedene Datenreprésentationen (RDBMS, XML, RDF) und
Eigenentwicklungen wie die caGrid Query Language (CQL) zum Einsatz. Ziel dieser
Arbeit ist eine leichtgewichtige Integrationslésung alleine auf Basis von RDF und
assoziierten (quasi-)standardisierten Technologien.

Neben den genannten Herausforderungen ergeben sich noch weitere, vor allem vor dem
Hintergrund von Datensicherheit und Datenschutz. So wurde bisher davon ausgegangen,
dass ein vollistandiger Zugriff (bspw. zur Indexierung) auf die zu integrierenden Daten
maglich ist. Im Falle komplexer Berechtigungsmodelle, die einen Zugriff nur auf
Applikationsebene mdglich machen, missen auch Daten integriert werden, auf die nur
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Uber eingeschréankte Schnittstellen zugegriffen werden kann. Ein Konzept zur Integration
von Webservices in RDF-Graphen wurde bspw. in [Pre10] vorgestellt. Aus den teilweise
vorhandenen Abhdangigkeiten der Integrationsschritte untereinander, ergibt sich
auBerdem die Notwendigkeit zur Formalisierung und Spezifikation der genauen
Ausfiihrungsreihenfolge mancher der Integrationsschritte.

Nach der prototypischen Umsetzung muss die entwickelte Losung fir verschiedene
Anwendungsszenarien im Bereich der translationalen medizinischen Forschung evaluiert
werden. Aufgrund der inkrementellen VVorgehensweise ist der Datenraum zum Zeitpunkt
einer Anfrage im Regelfall nicht vollstandig integriert, bzw. seine Beschaffenheit nicht
vollstdndig bekannt. Auch teilweise integrierte Daten sind aber voraussichtlich in vielen
Anwendungsféllen von Nutzen. Bei der Abschatzung von Rekrutierungspotentialen
kann beispielsweise auch ein unvollstandiges Ergebnis die zu bestatigende Hypothese
belegen (vgl. Precision vs. Recall). Trotzdem ist davon auszugehen, dass ein hohes Mal3
an Konsistenz und Integration gewéhrleistet werden muss.
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