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« Strukturierte Reprdsentation von Wissen Anatomic Structure,
. System, or Substance
Konzepte, Beziehungen

» Sehr grofie Ontologien
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ONTOLOGIEBASIERTE ANNOTATIONEN

* Einheitliche semantische Beschreibung von Objekteigenschaften
Gene, Proteine, ...  Patientenakten Publikationen

SNOMED CT %

-

- n | -
G O e
the Gene Ontology - 1 .

« Anwendungen:

 Semantische Suche, Navigation ...

* Funktionale Analysen zur Identifikation von Eigenschatften
einer Gruppe von Genen/Proteinen

Ensembl ID GO ID
ENSPO0000344151 | GO:0015808 (L-alanine transport)
ENSP0O0000230480 | GO:0005615 (extracellular space)
ENSPO0000352999 | GO:0006915 (apoptosis)

Annotationsmapping
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ONTOLOGIEMAPPINGS

» Uberlappende Ontologien — Erstellung von Mappings

« Anwendungen:
* Datenintegration: z.B. Ontologie-Merging (Uberon)

»  Quelltbergreifende Analysen

NCI
Thesaurus

C_Mes
SNOMED

FMA



ONTOLOGIEMAPPINGS

Uberlappende Ontologien — Erstellung von Mappings

Anwendungen:

* Datenintegration: z.B. Ontologie-Merging (Uberon)
»  Quelltbergreifende Analysen

Ontologiemapping: Menge semantischer Korrespondenzen

zwischen den Konzepten verschiedener Ontologien
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EVOLUTION VON ONTOLOGIEBASIERTEN MAPPINGS

* Ontologien sind nicht statisch!
» Forschung, neue Erkenntnisse - regelméflige Anpassungen
» Veréffentlichung neuer Ontologieversionen

- Ontologiednderungen <= I 55
Y Einfluss auf abhdngige Mappings und Anwendungen?




Wie kann ich existierende
Ontologiemappings auf
aktuell giltige Versionen

migrieren?

Wie beeinflusst die
Ontologieevolution
Ontologiemappings?

Wie kann ich ein
Mapping zwischen
zwei sehr grof3en
Ontologien erstellen?

Beeinflusst die Evolution
von Ontologien und
Annotationen meine
Analyseergebnisse?

- Einfluss der Ontologieevolution auf
abhdngige Mappings und Anwendungen

« Methoden zur (semi-) automatischen
Mappingadaptierung




VERWANDTE ARBEITEN

Ontologieevolution
» Evolutionsanalysen: OnEX, CODEX ...
 Anderungsbestimmung: PromptDiff COnto -Diff , ...

Evolution und Adaptierung von ontologiebasierten Mappings
 Einfache Wachstumsstatistiken (Hartung et al., DILS 2008)
» Schemamappings:

« Model Management Operatoren: compose match, merge,...

« Kompositionsbasierte Adaptierung (Yu&Popa VLDB 2005
Ontologiemappings:

* Adaptierung infolge von Léschungen (Martins et al., ICEIS 2009)

« Neuberechnung (Khattak et al., Knowledge-Based Systems 2012



VERWANDTE ARBEITEN

+ Konsistentes Mapping - Einfache Anderungsoperationen
bzgl. der neuen Versionen | | . Mappingsemantik: Aquivalenz
+ Wiederverwendung - Keine Korrespondenzen zu neuen Konzepten

des alten Mappings . . .
PPINg - Evaluierung: kleine Datenséatze,

Mappingqualitat unklar

Ontologie- und Schema-Matching
 Viele existierende Systeme: COMA++, Falcon, AgreementMaker, ...

» Offene Probleme: skalierbares Ontologie-Matching in den Lebenswissenschaften



BEITRAGE

Evolution von Ontologiemappings
* Evolutionsanalyse

* (Semi-) automatische Adaptierung
von Ontologiemappings

Evolution von Annotationsmappings | - Evaluierung in den
Lebenswissenschaften

— Intensive Forschung
— Ontologieevolution

» Einfluss der Ontologie- und Annotations-
evolution auf funktionale Analysen

Skalierbares Ontologie-Matching
* Paralleles Ontologie-Matching
+ Kompositionsbasiertes Ontologie-Matching



e  GENERIC ONTOLOGY MATCHING AND MAPPING MANAGEMENT

« Umfangreiche Infrastruktur zur Verwaltung und Analyse der
Evolution von Ontologien und Mappings

Tool
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Repository
Level

Ontology
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Y
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« COnto-Diff: Diff-Evolutionsmapping Q" Q'®  hj

* Basiert auf Match-Mapping zwischen Ontologieversionen 0
*  Menge von einfachen und komplexen Anderungsoperationen
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Analyse der
Evolution von
Ontologiemappings




EVOLUTION VON ONTOLOGIEMAPPINGS

 Automatisch berechnete Mappingversionen (Ontologie-Matching)
 Ontologieversionen 2006 — 2010

Name
Vorverarbeitung | [_ > | NameSyn |[ ) Selektion
Context
H\ék s Adult Mouse  NCI Thesaurus
A Anhatomie MEE r Anatomical  Anatomy part
ZQN Dictionary (MA)  (NClTa)
Molekular - Molecular  Biological
biologie w?d N  Functions (MF)  Processes (BP) 2.8
= e Chemical Entities
K%;;% Chemie -FQ?EBI of Biological {\Iil(éll%hesaurus
L Interest (ChEBI)
Grof3, Hartung, Thor, Rahm: How do computed ontology mappings evolve? 2
A case study for life science ontologies. EvoDyn-Workshop@ ISWC, 2012.




ONTOLOGIE- UND MAPPINGANDERUNGEN

Anderungsgrad wéhrend der Evolution von o nach o
. Ontology Change Ratio) 6 (9 °
. Mapping Change Ratio 0 6 "YU °
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—OCR -=-MCR(Name 0.6) MCR(NameSyn 0.6) -+-MCR(Context 0.6)

* Anatomie: stabil

 Molekularbiologie & Chemie: 20-80% Mappingdnderungen
* Korrelation zwischen Ontologie- und Mappingdnderungen

» Unterschiedliche Stabilitat fir verschiedene Matcher




ONTOLOGIE- UND MAPPINGANDERUNGEN

Anderungsgrad wéhrend der Evolution von o nach o
. Ontology Change Ratio0 6 0 ° ) == K @

(3}

. Mapping Change Ratio 0 © YO ° ) addCorr, delCorr
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—OCR -=-MCR(Name 0.6) MCR(NameSyn 0.6) -+-MCR(Context 0.6)

== _ Korrespondenzhinzufiigungen

x —~ Korrespondenzléschungen

@ — Korrespondenzhinzufigungen & -16schungen



Evolution von
Ontologie- i
mappings X

(Semi-) automatische
Adaptierung von
Ontologiemappings




MAPPINGADAPTIERUNG

*  Mappings kénnen ungiltig werden — Aktualisierung notwendig

«  Wiederverwenden existierender Mappings
(keine vollstandige Neubestimmung)

- Zwei Algorithmen

Kompositionsbasierte Diff-basierte
Adaptierung (KA) Adaptierung (DA)
compose DiffAdapt
FUERE - e
i gl
ALE P | R F b
- a1
compose DiffAdapt

Grof3, Dos Reis, Hartung, Pruski, Rahm: Semiautomatic adaptation of
mappings between life science ontologies DILS, 2013.




KOMPOSITIONSBASIERTE ADAPTIERUNG

« Kombination des alten Ontologiemappings mit Evolutionsmappings
zwischen alten und neuen Ontologieversionen: composeOperator

«  Wiederverwendung & Anpassung existierender Korrespondenzen

- Ft g - P B OO
body body body
-limbs - -limbs -limbs
lower extremities=—{limb segments tlower limbs
upper extremities upper limbs
-head -head -head and neck
-neck -neck
-tail -tail
-trunk -trunk
semType
« Semantische Korrespondenztypen? = equivalent
+ Matching hinzugefigter Konzepte (0 p,0 p U ¢, @ ¢ < less general

> more general



KOMPOSITIONSBASIERTE ADAPTIERUNG

« Kombination des alten Ontologiemappings mit Evolutionsmappings
zwischen alten und neuen Ontologieversionen: composeOperator

«  Wiederverwendung & Anpassung existierender Korrespondenzen

F FE A F O
body body
-limbs — limbs
lower extremities lower limbs
upper extremities upper limbs
-head -head and neck
-neck
-tail
-trunk trunk
semType
« Semantische Korrespondenztypen? = equivalent
+ Matching hinzugefigter Konzepte (0 p,0 p U ¢, @ ¢ < less general

> more general



KOMBINATION SEMANTISCHER KORRESPONDENZTYPEN

- Korrespondenz @, @ ho N 0 g ™ 0 ¢
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KOMBINATION SEMANTISCHER KORRESPONDENZTYPEN

- Korrespondenz @, @ ho N 0 g ™ 0 ¢
c i QaY®G{ D h h}
i OB RO E Qo ODQF QAW

1 F 1 F 1 F ~ 6
lower extremities . lowerlimbs
" limb segments :
upperextremities upperlimbs

semTypel

semType

« Semantischer Typ:
 Korrespondenzstatus: 0 € Q1 "QQW
« composeerstellt vier Korrespondenzen L

Q
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Q

Q
Q
Q
Q

* Diff-basierte Adaptierung besser geeignet?



DIFF-BASIERTE ADAPTIERUNG

* Modularer, flexibler Adaptierungsansatz

* Individuelle Betrachtung von Ontologiednderungen:
Change Handler 0 'O

« Wiederverwendung und Anpassung
existierender Korrespondenzen

- L g St | | .

body ody ody
-limbs limbs limhg

lower extremities Split (limb segments, {lower limbs, upper limbs
upper extremities

-head

mergd{head, neck}, head and neck)

-neck
-tail
-trunk addQtrunk



DIFF-BASIERTE ADAPTIERUNG

- F g - " BB o

body Ufnaﬁected body— body
Flimbs—— limbs -limbs
tlower extremities—"-limb segménts<t++lower limbs

upper extreLm_Hi _ upper limbs

-head—— “—Jinead -head and neck
heck = i neck———
-tail = -tail
Ltrunk -trunk

DiffAdapt (F{p s M [l hF hE hE AE9)
1. Bestimmung der beeinflussten Korrespondenzen |=JJ |Ti|i’f’f€|5 o . .

2. Wiederverwenden des unbeeinflussten Mappingteils: 0 0 ; « 00 { \0 0
3. Firjeden @@ 60O
Adaptierung von 6 0 entsprechend der & “Strategie (™ Wl , F hF hE )
4. Vereinigungvon 0 0 mit unbeeinflussten Mappingteil:
VU [ <00  ~ 0OU
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a Qi "C0Q Qg il m - Diff: kein semType!

i F O
head head and neck
neck
head = head and neck [+ "u 4™
neck < head and neck |- ®u g™
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EVALUIERUNG

« UMLS Mappingversionen: Silberstandard
* Adaptierung der 2009-Version, 2012 - Referenzmapping

Ontologiegrofie Mappinggrofie

FMA SCT SCT-NCIT
1Ca000] | 62,285 | 63,655 (310,121 [Myoool | 19,971
1C001,] | 62,285 | 84,132 [318,502 My, | 22,732
100.000 Ontologiednderungen .
10,000 . * merge split, ...
® 1,000 * Viele Konzepthinzufiigungen
2 100 und toObsoleteAnderungen
% 10lm I: - Mappingdnderungen
H+ 1 2 ' "wm B N « 8% delCorr

o & X S U « 19% addCorr

&9 &Q% e,Q\\ &\ @0\0 @6 40\0

NCIT mSCT



MAPPINGQUALITAT SCT-NCIT

Precision lMRecall lMF-Measure
100

95
90
85
80
75
70

Unalff lKA KA+rr} ‘DA DA+m’

| |
Komposition Diff

* Nur unbeeinflusste Korrespondenzen (Unaff): gute Ergebnisse
« KA: Precision |

« KA+m: Recall 1, F-Measure = 90%

o Diff-basierte Ansatze: hohere Qualitat, insb. Precision 1

« DA+m: beste Qualitat, F-Measure = 94%




SEMI-AUTOMATISCHE MAPPINGADAPTIERUNG

V Hohe Mappingqualitét

V Konsistentes Mapping

V Korrespondenzen zu neuen Konzepten

V Reduzierung des manuellen Aufwands,
Involvierung von Nutzern

V Unterstitzung von semantischen Mappings

Adaptierungsstrategie

1) Automatische Bestimmung eines konsistenten Mappings
bzgl. der neuen Versionen (mit DA)

2) Empfehlungen fir neue Korrespondenzen (DA+m)
— moglichst vollsténdiges Mapping

3) Experten validieren Korrespondenzen mit 0 ¢ ® Q iSfQLw
und vervollstandigen das Mapping weiter



Evolution von - Einfluss der Ontologie- und
Annotations- Annotationsevolution auf
mappings " ' X funktionale Analysen




FUNKTIONALE ANALYSEN

Ziel: Bestimmung von gemeinsamen, signifikant Gberreprasentierten
Eigenschaften (z.B. Funktionen) einer bestimmten Gruppe von Genen

Propagierung von Gen-Annotationen, statistischer Signifikanztest

T m e on ok s ¢ L. X o
—0 0 € Qo0 QF o |
_o ) 0¢& Waw| ! Sil'b'lh
- Ergebnisse?

Kooperation mit dem MPI fir Evolutiondre Anthropologie

Grol3, Hartung, Prifer Kelso, Rahm: Impact of Ontology Evolution
on Functional Analyses. Bioinformatics, 2012.

Zwei reale Datensatze*

* Funktionale Analyse fir Gene, die einer positiven Selektion
wdhrend der Evolution von Primaten und Rodentia unterlagen

« GO und GO Annotationen aus 2007
- Wiederholung: 2003 - 2010 Versionen mit [HEKIS

* Kosiol et al.: Patternsof positive selectionin six mammalian genomes PLOS Genetics, 2008.




STABILITAT DER ERGEBNISSE

« Ergebnisse fir Eingabeversionen ‘Qund "Q

* Scheinbare Instabilitat durch unterschiedliche,
aber semantisch Ghnliche Ergebniskonzepte

- Konzeptregion 4 : Verknipfung iber ™ Kanten

+ Stabile Ergebnisse: Regionen bleiben erhalten (Y Yo )




EVALUIERUNG

Primates Ergebnisstabilitct (% )
20 » 2007 vs. 2010
o 15 g Change |[Primates |Rodents
gm L g - Eof= 0.81 0.52
s = | _| § B Lo o84 | | 07
* g = 0.97 | 0.5 |
‘LQ&‘LO&“\/QQ%‘\/QQb%QQ/\ %QQ%WQQQWQ\Q
# Ergebniskonzepte « Stabilere Ergebnisse fur Primaten-Datensatz
Fir beide Versionen »  Viele Anderungen in Rodentia-Ergebnissen
Nur 2007 » Einfluss Ontologiednderungen — Primaten
Nur Vergleichsversion » Einfluss Annotationsanderungen — Rodentia




EVALUIERUNG

Ergebnisstabilitat (* )
2007 vs. 2010

Distance |[Primates |Rodents
= 0.81 0.52
] 1 0.88

»  Semantisch bedeutsame Anderungen der Ergebnisse?

- Manchmal Anderung der biologischen Aussage, insgesamt relativ robust
o Strukturelle Ontologieénderungen

* Instabile Annotationen (z.B. automatisch generierte Annotationeh

* Unterstitzung der Nutzer (Ontologiekuratoren, Biologen, ...):
Annotationsstabilitat, Ontologiednderungen




Skalierbares
Ontologie-
Matching

Ontology
Partitioning

Match Task 1

Ontology
Partitioning

Match Task n

Match
Result




SKALIERBARES ONTOLOGIE-MATCHING

Ziel: Effektives & effizientes Matching von sehr grof3en Ontologien

o Mapping OM(O,,0,)

Matc h-SfrO’reg el | W 6 R
/' e g

o 4>
Weitere Eingabe

IR z.B. Worterbuch, ...

Erweiterungen von GOMMA'’s Match -Komponente:

Partitioning

(3 | Ontology
@ Partitioning

Match
Result

* Paralleles Ontologie-Matching Oricogy XMmchraskl

NmE
/

Match Task n

 Suchraumreduzierung (Blocking)
durch Matching potenziell
Uberlappender Bereiche

« Kompositionsbasiertes Matching



KOMPOSITIONBASIERTES ONTOLOGIE-MATCHING

 Indirekter Match-Ansatz

*  Wiederverwendung existierender Mappings
» Komposition Gber Mediatorontologien (MO) m

MA 0001421 @ ====-- UBERON:0001092 -==--- NCI C32239
Name:cervicalvertebral Synonymcervicalvertebral Name:C1 Vertebra
SynonymaAtlas Name:atlas /

SynonymC1 vertebra

* Verschiedene MOs kénnen sich gegenseitig ergdnzen
*  Mappingqualitat: Recall 1
« Geringe Ausfihrungszeiten

Grof3, Hartung, Kirsten, Rahm: Mapping Composition for
Matching Large Life ScienceOntologies. ICBO, 2011.




GOMMA @ OAEI

«  Ontology Alignment Evaluation Initiative o&&o"éov@%%
« Bewertung der Starken und Schwéchen von Match-Systemen A E
* Qualitat der Match-Ergebnisse @‘%% I &

* Ausfihrungszeiten

« Match-Aufgaben aus verschiedenen Domdénen:
* Anatomy: MA - Anatomie-Teil des NCIT
* LargeBio: NCIT, FMA, SNOMED CT
o Library
» Conference
* Multifarm
* Synthetic Benchmarks

Grof3, Hartung, Kirsten, Rahm: GOMMA results for OAEI 2012 .
OM-Workshop @ ISWC, 2012.




Nur drei (von >20) Systemen absolvierten alle OAEI-Tests!

SUM runtime|AVG F-Measure
YAM+ + 30.4 h 73.6
GOMMA( bk) 2.5h 65.7
LogMap(noe/Lt) 1.6 h 60.8

« GOMMA: schr gute Mappingqualitat & gute Ausfihrungszeiten fir alle OAEI-Tasks
- Bestes System fir Anatomy (= 92% F-Measure) & Library (= 67% F-Measure)

+ Skalierbares Matching durch Parallelisierung, Komposition und Blocking

+ Sehr gute Mappingqualitat
+ Domadnenspezifische Mediatorontologien: Uberon, UMLS
+ Multilingualer Ubersetzungsservice




ZUSAMMENFASSUNG UND AUSBLICK

I‘—- \
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ZUSAMMENFASSUNG UND AUSBLICK

Adaptierung von semantischen Mappings
 Semantische Anreicherung von Ontologiemappings und Diff (isa, part-of, ...
* Interaktives Werkzeug zur Verifikation von Korrespondenzen

Annotationsqualitat
* Aktuelle Studien* bestatigen die Instabilitat von Annotationen und deren Einfluss
* Fortgeschrittene Methoden zur Bewertung der Annotationsqualitét
— Verwendung in Analysen und Algorithmen

* Gillis, Pavlidis Assessing identity, redundancy and confounds in gene ontologyannotations overtime.
Bioinformatics 2013.

Clarke, Loguercig Good, Su: A taskbased approach for Gene Ontology evaluation.
Journal of Biomedical Semantics,2013.

Fortgeschrittene Ontologie-Matching-Techniken

* Parallelisierung unter Verwendung von GPUs,
algorithmische Optimierungen (Blocking, ...)

... Evaluierung und Anwendung der vorgestellten Methoden in anderen
Domdnen (z.B. Geisteswissenschaften)
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