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Zusammenfassung

Im Bereich der Lebenswissenschaften steht eine grofse und wachsende Menge hete-
rogener Datenquellen zur Verfiigung, welche héiufig in quelliibergreifenden Analysen
und Auswertungen miteinander kombiniert werden. Um eine einheitliche und struk-
turierte Erfassung von Wissen sowie einen formalen Austausch zwischen verschie-
denen Applikationen zu erleichtern, kommen Ontologien und andere strukturierte
Vokabulare zum Einsatz. Sie finden Anwendung in verschiedenen Doménen wie
der Molekularbiologie oder Chemie und dienen zumeist der Annotation realer Ob-
jekte wie z.B. Gene oder Literaturquellen. Unterschiedliche Ontologien enthalten
jedoch teilweise iiberlappendes Wissen, so dass die Bestimmung einer Abbildung
(Ontologiemapping) zwischen ihnen notwendig ist. Oft ist eine manuelle Mapping-
erstellung zwischen grofsen Ontologien kaum moglich, weshalb typischerweise au-
tomatische Verfahren zu deren Abgleich (Matching) eingesetzt werden. Aufgrund
neuer Forschungserkenntnisse und Nutzeranforderungen entwickeln sich die Ontolo-
gien kontinuierlich weiter. Die Evolution der Ontologien hat wiederum Auswirkun-
gen auf abhingige Daten wie beispielsweise Annotations- und Ontologiemappings,
welche entsprechend aktualisiert werden miissen. Im Rahmen dieser Arbeit werden
neue Methoden und Algorithmen zum Umgang mit der Fvolution ontologiebasierter
Mappings entwickelt. Dabei wird die generische Infrastruktur GOMMA zur Ver-
waltung und Analyse der Evolution von Ontologien und Mappings genutzt und
erweitert.

Zunichst wurde eine vergleichende Analyse der FEvolution von Ontologiemappings
fiir drei Subdoménen der Lebenswissenschaften durchgefiihrt. Ontologien sowie
Mappings unterliegen teilweise starken Anderungen, wobei die Evolutionsintensitiit
von der untersuchten Doméne abhingt. Insgesamt zeigt sich ein deutlicher Einfluss
von Ontologieinderungen auf Ontologiemappings. Dementsprechend kdnnen beste-
hende Mappings infolge der Weiterentwicklung von Ontologien ungiiltig werden,
so dass sie auf aktuelle Ontologieversionen migriert werden miissen. Dabei sollte
eine aufwendige Neubestimmung der Mappings vermieden werden. In dieser Ar-
beit werden zwei generische Algorithmen zur (semi-)automatischen Adaptierung
von Ontologiemappings eingefiihrt. Ein Ansatz basiert auf der Komposition von
Ontologiemappings, wohingegen der andere Ansatz eine individuelle Behandlung
von Ontologiednderungen zur Adaptierung der Mappings erlaubt. Beide Verfahren
ermoglichen die Wiederverwendung unbeeinflusster, bereits bestétigter Mappingteile



und adaptieren nur die von Anderungen betroffenen Bereiche der Mappings. Eine
Evaluierung fiir sehr grofse, biomedizinische Ontologien und Mappings zeigt, dass
beide Verfahren qualitativ hochwertige Ergebnisse produzieren.

Ahnlich zu Ontologiemappings werden auch ontologiebasierte Annotationsmappings
durch Ontologieinderungen beeinflusst. Die Arbeit stellt einen generischen Ansatz
zur Bewertung der Qualitdt von Annotationsmappings auf Basis ihrer Evolution
vor. Verschiedene Qualitdtsmafke erlauben die Identifikation glaubwiirdiger Anno-
tationen beispielsweise anhand ihrer Stabilitit oder Herkunftsinformationen. Eine
umfassende Analyse grofer Annotationsdatenquellen zeigt zahlreiche Instabilitaten
z. B. aufgrund temporéirer Annotationsléschungen. Dementsprechend stellt sich die
Frage, inwieweit die Datenevolution zu einer Verdnderung von abhingigen Analyse-
ergebnissen fithren kann. Dazu werden die Auswirkungen der Ontologie- und Anno-
tationsevolution auf sogenannte funktionale Analysen grofer biologischer Datensét-
ze untersucht. Eine Evaluierung anhand verschiedener Stabilitdtsmale erlaubt die
Bewertung der Anderungsintensitiit der Ergebnisse und gibt Aufschluss, inwieweit
Nutzer mit einer signifikanten Verdnderung ihrer Ergebnisse rechnen miissen.

Dariiber hinaus wird GOMMA um effiziente Verfahren fiivr das Matching sehr grofler
Ontologien erweitert. Diese werden u.a. fiir den Abgleich neuer Konzepte wih-
rend der Adaptierung von Ontologiemappings bendétigt. Viele der existierenden
Match-Systeme skalieren nicht fiir das Matching besonders grofler Ontologien wie
sie im Bereich der Lebenswissenschaften auftreten. Ein effizienter, kompositions-
basierter Ansatz gleicht Ontologien indirekt ab, indem existierende Mappings zu
Mediatorontologien wiederverwendet und miteinander kombiniert werden. Mediator-
ontologien enthalten wertvolles Hintergrundwissen, so dass sich die Mappingqualitét
im Vergleich zu einem direkten Matching verbessern kann. Zudem werden generelle
Strategien fiir das parallele Ontologie-Matching unter Verwendung mehrerer Re-
chenknoten vorgestellt. Eine grofenbasierte Partitionierung der Eingabeontologien
verspricht eine gute Lastbalancierung und Skalierbarkeit, da kleinere Teilaufgaben
des Matchings parallel verarbeitet werden konnen. Die Evaluierung im Rahmen der
Ontology Alignment FEvaluation Initiative (OAEI) vergleicht GOMMA und andere
Systeme fiir das Matching von Ontologien in verschiedenen Doménen. GOMMA
kann u.a. durch Anwendung des parallelen und kompositionsbasierten Matchings
sehr gute Ergebnisse beziiglich der Effektivitdt und Effizienz des Matchings, insbe-
sondere fiir Ontologien aus dem Bereich der Lebenswissenschaften, erreichen.
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Einfiihrung

1.1 Motivation

Heutzutage steht eine enorm grofe und wachsende Menge an Datenquellen zur Ver-
fiigung. Beispielsweise ist die Datenbankkollektion des ,,Nucleic Acid Research® Jour-
nals in den letzten 20 Jahren stetig gewachsen und umfasst im Jahr 2013 rund 1500
Datenbanken aus dem Bereich der Molekularbiologie [52]. Um quelliibergreifende
Auswertungen und Analysen zu ermoglichen, muss das Wissen verschiedener Quel-
len kombiniert werden [I16]. Dies ist von besonderem Interesse fiir Wissenschaft und
Forschung, weil dadurch wertvolle, neue Erkenntnisse gewonnen werden kénnen. Zu-
dem sollten Nutzer auf mdoglichst vollstdndiges Wissen zu einem Thema zugreifen
konnen. Es ist beispielsweise sinnvoll, anhand der Symptome eines Patienten The-
rapievorschlige zu generieren. Dazu werden u.a. Datenquellen mit Informationen
iiber diesen sowie andere Patienten, Krankheiten, Medikamente und Therapiefor-
men bendtigt. Jedoch kénnen Daten unterschiedlicher Quellen sehr heterogen sein,
da z.B. Synonyme oder Homonyme verwendet werden. Um Wissen in einer ein-
heitlichen, strukturierten Form zu erfassen und einen formalen Wissensaustausch
zwischen verschiedenen Anwendungen zu erleichtern, werden haufig standardisierte
Vokabulare wie Ontologien verwendet. Eine Ontologie besteht aus formal spezifi-
zierten Konzepten (Kategorien) und bildet ein gemeinsames Vokabular zur Repri-
sentation allgemeinen oder doméinenspezifischen Wissens, z. B. {iber Krankheiten.
Héaufig dienen Ontologien als Metadaten der einheitlichen, semantischen Beschrei-
bung (Annotation) von Objekten der realen Welt (Instanzen). Beispielsweise kon-
nen Patientenakten mit den Konzepten einer Krankheitsontologie annotiert werden,

13



KAPITEL 1. EINFUHRUNG

Annotationsmapping Ontologiemapping
Proteine Molekulare Funktionen Anatomie des Menschen Anatomie der Maus
Insulin hormone activity extremities Limbs
Insulin protein binding head Head and Neck
Tapasin protein binding neck Head and Neck
Somatostatin | hormone activity tailbone Tail

Abbildung 1.1: Beispiele ontologiebasierter Mappings.

anstatt individuell einen unstrukturierten Text zur diagnostizierten Krankheit zu
hinterlegen. Im Bereich der Molekularbiologie ist z. B. die Annotation von Genen
oder Proteinen mit den Konzepten einer Ontologie zur Beschreibung ihrer mole-
kularen Funktionen weit verbreitet (siehe Abbildung links). Die Menge der
Verkniipfungen von Instanzen einer Datenquelle mit den Konzepten einer Ontolo-
gie wird auch als Annotationsmapping bezeichnet. Annotationen kdnnen zum einen
manuell durch Experten erstellt und zum anderen automatisch generiert werden.
Beispielsweise iibertragen einige Verfahren Annotationen von bereits annotierten
Genen auf bisher nicht oder kaum annotierte Gene anhand der Ahnlichkeit ihrer
Sequenzen (z.B. [86, 28]). Andere automatische Verfahren extrahieren Vorschlige
fiir neue Annotationen aus der verfiigharen Literatur (z. B. [36], 67]).

Eine weitere Form ontologiebasierter Mappings bilden Ontologiemappings. Verschie-
dene Ontologien derselben Doméne beinhalten oft &hnliches und {iberlappendes Wis-
sen. Beispielsweise listet die OBOFoundry' [164] circa 40 Anatomieontologien auf.
Haufig existiert jedoch wenig Koordination zwischen den verantwortlichen Gruppen
und Konsortien, die Ontologien entwickeln, so dass die Erstellung einer Abbildung
(Mapping) zwischen dhnlichen Konzepten notwendig ist. Ontologiemappings enthal-
ten eine Menge semantischer Beziehungen (Korrespondenzen) zwischen den Konzep-
ten verschiedener Ontologien. Abbildung (rechts) veranschaulicht beispielhaft
Korrespondenzen zwischen Konzepten zweier Anatomieontologien. Oft ist der Auf-
wand einer manuellen Mappingbestimmung sehr hoch, so dass (semi-) automatische
Methoden zum Abgleich der Ontologien zum Einsatz kommen [152) 49, 153]. On-
tologiemappings sind fiir verschiedene Anwendungen niitzlich. So ist ein Mapping
zwischen Anatomieontologien der Maus und des Menschen fiir vergleichende Analy-
sen hilfreich, wenn Erkenntnisse aus Experimenten im Modellorganismus Maus auf
entsprechende anatomische Strukturen des Menschen iibertragen werden sollen [1§].
Weiterhin sind Ontologiemappings notwendig, um eine integrierte Ontologie wie die
speziesiibergreifende Uber Anatomy Ontology (Uberon) [135] durch Zusammenfiih-
ren einzelner speziesspezifischer Ontologien zu erstellen. Solch eine integrierte Onto-
logie dient als Referenzontologie fiir den Wissensaustausch innerhalb einer Doméne.
Allgemein verbessern ontologiebasierte Mappings die semantische Vernetzung der
Quellen, helfen Heterogenitéiten zwischen verschiedenen Datenquellen zu iiberwin-

!The Open Biological and Biomedical Ontologies Foundry: http://www.obofoundry.org,
Stand 01.12.2013
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den und erlauben deren Integration. Dadurch wird Nutzern und Anwendungen eine
quelliibergreifende Suche, Datenverarbeitung und Analyse ermoglicht.

Nach Gruber stellen Ontologien die explizite Spezifikation einer Konzeptualisierung
dar [68]. Der Begriff ,Ontologie* umfasst ein grofses Spektrum an Terminologien
unterschiedlicher Ausdrucksstérke [IT4]. Dieses reicht von einfachen, kontrollierten
Vokabularen, iiber Thesauri und Taxonomien, bis hin zu komplexen Ontologien,
die logische Bedingungen wie Disjunktheit von Konzepten spezifizieren. Ontologien
haben insbesondere in den Lebenswissenschaften enorm an Bedeutung gewonnen [19]
112]. Dort weisen sie meist eine graphartige Struktur auf, in welcher die Konzepte
iiber gerichtete Beziehungen einer bestimmten Semantik miteinander verkniipft sind.
Die héufigsten Beziehungstypen bilden is-a fiir Subklassen- und part-of fiir Teil-
Ganzes-Beziehungen. Diese bilden zusammen mit den Konzepten einen gerichteten,
azyklischen Graphen (engl. directed acyclic graph, DAG). Dariiber hinaus existieren
weitere doméanenspezifische Beziehungstypen wie ,proximal to“, welcher angibt wie
nahe z. B. zwei Organe im Ké&rper beieinander liegen.

Im Bereich der Lebenswissenschaften werden typischerweise biologische Objekte (wie
Gene oder Proteine), Experimente, Publikationen oder elektronische Patientenakten
(engl.: electronic health records, EHR) mit Konzepten einer Ontologie annotiert. Die
weitverbreitete Nutzung von Ontologien spiegelt sich in der hohen Anzahl verfiig-
barer Ontologien wider. So stehen derzeit auf den Plattformen OBOFoundry und
BioPortal® [T141} 182] mehr als 350 verschiedene Ontologien aus dem Bereich der
Lebenswissenschaften zur Verfiigung. Eine der meist genutzten Ontologien ist die
Gene Ontology (GO) [7]. GO umfasst Wissen zu biologischen Prozessen, moleku-
laren Funktionen und zelluliren Komponenten und dient der standardisierten Be-
schreibung der Eigenschaften von Genen und Proteinen. GO-Annotationen werden
hiufig in sogenannten funktionalen Analysen (Term Enrichment - Analysen) [176]
verwendet, beispielsweise zur Identifikation signifikant iiberreprisentierter Eigen-
schaften innerhalb einer Menge von Genen. Eine weitere sehr bekannte Ontolo-
gie ist der National Cancer Institute Thesaurus (NCIT) [162], der zur Annota-
tion von Daten im Bereich der Krebsforschung genutzt wird. SNOMED Clinical
Terms (SCT) [43] kommt hauptséichlich zur Annotation elektronischer Patienten-
akten (engl.: electronic health records, EHR) zum Einsatz. Hingegen werden die
Medical Subject Headings (MeSH) [120] zur einheitlichen Beschreibung und Klassi-
fikation von Publikationen in der bekannten Publikationsdatenbank PubMed? ver-
wendet. Andere Ontologien umfassen Wissen zu chemischen Entitdten (Chemical
entities of biological interest, ChEBI [39]), zur Anatomie verschiedener Spezies wie
der Maus (Adult Mouse Anatomy Ontology, MA [84]) oder zu Spezies-Taxonomien
wie z. B. die Fly tazonomy (FT) [69]. Ontologien in den Lebenswissenschaften sind
teilweise sehr grof, d.h. sie enthalten viele Konzepte sowie Beziehungen zwischen
den Konzepten. Beispielsweise umfasst GO mit seinen drei Subontologien ~40.000

2NCBO BioPortal: http://bioportal.bioontology.org/;Stand 01.12.2013
3PubMed: http://pubmed.org
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Abbildung 1.2: Ontologie- und Mappingevolution.

Konzepte, die durch mehr als 70.000 Beziehungen miteinander verkniipft sind. NCIT
umfasst derzeit iiber 90.000 (100.000) Konzepte (Beziehungen). Mit seinen mehr als
300.000 Konzepten und iiber 1 Million Beziehungen ist SC'T die derzeit grofte verfiig-
bare Ontologie in den Lebenswissenschaften. Der Metathesaurus des Unified Medical
Language System (UMLS) [16] fithrt mehr als 100 biomedizinische Ontologien zu-
sammen und bietet somit eine méchtige integrierte Datenquelle.

Typischerweise entwickeln sich Ontologien iiber die Zeit, d. h., sie werden regelmébig
angepasst (Ontologieevolution) [83] [74]. Insbesondere ist es von Interesse stets, den
aktuellen Wissensstand einer Doméne zu repréisentieren. Beispielsweise liefern Expe-
rimente und Analysen neue Forschungserkenntnisse, die in die Ontologien eingepflegt
werden sollen. Auferdem kann es zur Anderung einer Ontologie kommen, um u. a.
verdnderte Nutzeranforderungen zu unterstiitzen, initiale Designfehler zu beheben
oder die Umsetzung bestimmter Richtlinien zur Umstrukturierung und Reorgani-
sation zu realisieren [83] [74]. Im Bereich der Lebenswissenschaften veroffentlichen
Gruppen und Konsortien, die Ontologien verwalten, regelméfig und teilweise hiu-
fig neue Versionen. So gibt GO téglich eine neue Version frei. NCIT und UMLS
verdffentlichen meist monatlich bzw. halbjahrlich neue Versionen. Typischerweise
enthalten die neuen Versionen verbessertes und erweitertes Wissen wie zuséatzliche
Konzepte, Beziehungen oder Attributwerte wie neue Synonyme. Allerdings wird auch
existierendes Wissen in der Ontologie iiberarbeitet oder sogar geloscht. So kénnen
einige Konzepte zu einem allgemeineren Konzept zusammengefiihrt werden (engl.:
merge), wenn das Detailwissen der einzelnen Konzepte nicht mehr benétigt wird
oder redundante Konzepte erkannt wurden.

Die Evolution der Ontologien hat Auswirkungen auf abhingige Mappings, die die
Ontologien nutzen. Abbildung [I.2]zeigt beispielhaft die Evolution zweier Ontologien
O1 und O2 sowie ein Mapping OMo1 02, das die beiden Ontologien verkniipft. In
O1 wurde ein Konzept geloscht (rot) und in O2 wurden zwei Konzepte hinzuge-
fiigt (griin). Ein weiteres Konzept in O2 wurde beispielsweise durch Verdnderung
des Konzeptnamens iiberarbeitet (blau). Diese Anderungen haben Auswirkungen
auf Korrespondenzen (gestrichelte Linien), die zwischen den betroffenen Konzepten
bestehen, und erfordern entsprechende Anpassungen. Im Beispiel fiihrt die Kon-
zeptloschung zur Loschung einer Korrespondenz (rot gestrichelt), wohingegen eine
Konzepthinzufiigung und die Uberarbeitung eines Konzepts zur Hinzufiigung von
zwei neuen Korrespondenzen (griin gestrichelt) fiihren.
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Zuvor bestimmte ontologiebasierte Mappings kénnen also ungiiltig werden, wenn
die beteiligten Ontologien Anderungen unterliegen. Um die Mappings stets giil-
tig beziiglich der aktuellen Ontologieversion(en) zu halten, ist es notwendig, diese
entsprechend anzupassen. Automatisch generierte Ontologie- und Annotationsmap-
pings konnten durch erneutes Anwenden des zugrunde liegenden Algorithmus ak-
tualisiert werden, falls neue Ontologieversion(en) ver6ffentlicht werden. Dieses Vor-
gehen ist fiir manuell bestimmte, qualitativ hochwertige Mappings nicht sinnvoll.
Eine vollstandige, automatische Neuberechnung wiirde zu einer niedrigeren Qua-
litdt beziiglich der Genauigkeit (engl.: Precision) und Abdeckung (engl.: Recall)
der Mappings fiithren. Eine manuelle Aktualisierung veralteter Mappings ist hin-
gegen sehr aufwendig, da die zugrunde liegenden Ontologien, sowie die Mappings
selbst, sehr grofs sein konnen. Daher ist es sinnvoll, mdglichst einen hohen Anteil be-
reits existierender Mappings wiederzuverwenden (z. B. schwarze Korrespondenzen in
Abbildung und nur die von Anderungen beeinflussten Mappingteile anzupassen.
Die Anpassung von ontologiebasierten Mappings infolge der Ontologieevolution wird
auch als Mappingadaptierung bzw. Mappingmigration bezeichnet. Ziel einer Map-
pingadaptierung ist es, moglichst automatisch zu bestimmen, welche Mappingteile
wiederverwendet werden kénnen und dariiber hinaus Vorschlige zur Anpassung der
von Anderungen betroffenen Teile eines Mappings zu generieren. Doménenexperten
brauchen dann nur einen kleinen Teil des Mappings zu iiberpriifen und kénnen aus
einer Liste von Vorschldgen korrekte Korrespondenzen auswéhlen.

Im Folgenden werden einige Anforderungen an Verfahren zur Adaptierung ontologie-
basierter Mappings diskutiert. Diese werden im Kapitel (Verwandte Arbeiten)
zum Vergleich existierender Verfahren sowie zur Einordnung und Abgrenzung die-
ser Arbeit herangezogen. Verfahren zur Adaptierung ontologiebasierter Mappings
sollten folgende Anforderungen erfiillen:

o Mappingqualitdt: Ziel der Adaptierung ontologiebasierter Mappings ist es,
eine hohe Mappingqualitat zu erreichen. Dazu miissen zum einen korrekte
Korrespondenzen (hohe Precision) und zum anderen ein vollstiandiges Map-
ping (hoher Recall) bestimmt werden. Ein wichtiges Qualitétskriterium ist die
Konsistenz der migrierten Mappings beziiglich der neuen Ontologieversion(en).
Adaptierungsverfahren sollten anhand realer Ontologie- und Mappingversio-
nen hinsichtlich der Qualitit der erzeugten Mappings evaluiert werden.

e Konsistenz: Die Adaptierung soll ein konsistentes Mapping erzeugen, das
ausschlieflich Korrespondenzen zu giiltigen Konzepten der neuen Ontologie-
version(en) enthélt. Falls ungiiltige (z. B. geloschte) Konzepte an Korrespon-
denzen beteiligt sind, entstehen Inkonsistenzen, die u. a. durch die Entfernung
der betroffenen Korrespondenzen aufgelést werden kénnen.

o [inbeziehen neuer Konzepte: Um ein vollstdndiges Mapping zu erhalten, soll-
te ein Adaptierungsverfahren Ontologieerweiterungen (z.B. Konzepthinzu-
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fiigungen) beriicksichtigen und gegebenenfalls Korrespondenzen zu hinzugefiig-
ten Ontologiebereichen erzeugen. Beispielsweise konnen (semi-) automatische
Verfahren zum Abgleich von Ontologien eingesetzt werden, um Vorschlage fiir
Korrespondenzen zu neuen Konzepten zu generieren.

o Reduktion des manuellen Aufwands und Involvierung von Nutzern: Aufgrund
der Grofe der Ontologien und Mappings sollte eine Adaptierung mit moglichst
geringem manuellen Aufwand realisiert werden. Ziel ist es daher, moglichst
grofe Teile eines von Ontologiednderungen betroffenen Mappings wiederzu-
verwenden und von Anderungen betroffene Bereiche eines Mappings automa-
tisch zu identifizieren und entsprechend zu adaptieren. Um eine verbesserte
Mappingqualitdt zu erreichen, sollten Nutzer in die Mappingadaptierung in-
volviert sein. (Semi-)automatische Verfahren versuchen, zum einen den manu-
ellen Adaptierungsaufwand zu reduzieren und zum anderen eine Verifikation
und Korrektur von Korrespondenzen durch Nutzer zu unterstiitzen.

o Unterstitzung von semantischen Mappings: Wahrend der Migration von Onto-
logiemappings sollte die Semantik der Korrespondenzen beriicksichtigt werden,
um ein moglichst ausdrucksstarkes Mapping zu erzeugen. Héufig enthalten On-
tologiemappings Korrespondenzen mit einer Aquivalenzsemantik, jedoch kén-
nen auch andere Beziehungstypen wie z. B. ,is-a“ auftreten. Insbesondere eine
Adaptierung infolge komplexer Anderungen wie das Zusammenfassen mehre-
rer Konzepte zu einem Konzept (merge) erfordert spezielle Methoden, die die
Semantik der Korrespondenzen beriicksichtigen.

Neben dem Einfluss durch Ontologieevolution kénnen existierende, ontologiebasier-
te Mappings weiteren Anderungen unterliegen. Beispielsweise konnen manuell ge-
pflegte Mappings unvollstindig sein, weshalb Experten an deren Vervollstindigung
arbeiten. So kann eine neue Korrespondenz zu einem Ontologiemapping hinzufiigt
werden, auch wenn die beteiligten Konzepte bereits seit langerem in der Ontologie
vorliegen. Zudem erstellen Kuratoren regelméfig neue Annotationen, weil z. B. ex-
perimentell nachgewiesen wurde, dass ein bestimmtes Gen eine bestimmte Funktion
hat. Mappings unterliegen also Anderungen, die von der Ontologieevolution sowohl
abhingig als auch unabhéngig sind. Insgesamt wird die Verdnderung der Mappings
als Mappingevolution bezeichnet.

Fiir die Bestimmung von Ontologiemappings zwischen bisher nicht verkniipften On-
tologien sowie fiir die (semi-) automatische Mappingadaptierung kommen automa-
tische Verfahren zum Abgleich der Ontologien zum Einsatz (Ontologie-Matching,
engl.: ontology matching) [49]. Das Hauptziel des Ontologie-Matchings ist es, quali-
tativ hochwertige Ontologiemappings beziiglich Precision und Recall zu produzieren.
Dariiber hinaus ist die Performanz von Match-Verfahren wichtig [161), 152]. Zum
einen sind geringe Laufzeiten insbesondere fiir interaktive Applikationen wichtig, so
dass Nutzer keine langen Wartezeiten in Kauf nehmen miissen. Zum anderen sol-
len die Match-Methoden skalierbar sein. Letzteres ist insbesondere fiir sehr grofie
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biomedizinische Ontologien wie NCIT oder SCT von Interesse. Es existieren bereits
zahlreiche Systeme zum Matching von Ontologien oder Schemas. Hiufig fokussieren
unterschiedliche Systeme auf bestimmte Aspekte wie eine hohe Mappingqualitét,
eine geringe Laufzeit oder doméanenspezifische Verfahren. Die Ontology Alignment
Evaluation Initiative (OAEI)* hat es sich zur Aufgabe gemacht, Systeme fiir das
Matching von Schemas bzw. Ontologien vergleichend zu evaluieren, um deren Stér-
ken und Schwichen bewerten zu kénnen. Dabei werden u.a. die Qualitit der Er-
gebnisse und die Laufzeit der Systeme analysiert. OAEI bietet Match-Aufgaben aus
verschiedenen Bereichen wie z. B. den Abgleich von Vokabularen aus den Sozialwis-
senschaften (Library Track), Anatomieontologien (Anatomy Track) oder Ontologien
zur Organisation von Konferenzen (Conference Track). Wahrend der OAEI2011.5
wurde zum ersten Mal der sogenannte Large BioMed Track durchgefiihrt. Ziel des
Tracks ist es, Mappings zwischen den besonders groften biomedizinischen Ontologien
NCIT, SCT sowie dem Foundational Model of Anatomy (FMA) [158| zu finden. Die
OAFEI2012-Evaluierung® zeigte, dass nur wenige Systeme in der Lage sind diese sehr
grofsen Ontologien abzugleichen. Daher ist es von Bedeutung, insbesondere skalier-
bare Match-Verfahren zu entwickeln [152].

Diese Arbeit beschéftigt sich mit der Evolution von ontologiebasierten Map-
pings sowie skalierbaren Methoden zur automatischen Bestimmung von Mappings
hauptséchlich im Bereich der Lebenswissenschaften. Die Lebenswissenschaften sind
ein sehr dynamisches Forschungsgebiet, so dass sich die dort verwendeten Ontologien
sowie abhingige Mappings fortlaufend dndern. Die Frequenz von Ontologieinde-
rungen wie Hinzufiigungen und Loschungen von Konzepten und Beziehungen kann
in verschiedenen Ontologien sowie innerhalb verschiedener Teile einer Ontologie
stark variieren [76]. Nutzer méchten also wissen, inwieweit die Ontologieevolution
ontologiebasierte Mappings beeinflusst. Verwendet ein Nutzer automatische Verfah-
ren zur Erstellung von Mappings, interessiert ihn die Stabilitit der verschiedenen
Mappings, um Riickschliisse auf die Robustheit der Verfahren beziiglich der Onto-
logieevolution zu ziehen. Falls die Ontologieevolution Auswirkungen auf abhingige
Mappings hat, bendtigen Nutzer aktuell giiltige Versionen ihrer Mappings. Wenn
z.B. eine neue Version einer in UMLS integrierten Ontologie erscheint, miissen die
Mappings zu anderen UMLS-Teilen angepasst werden. Eine neue Mappingversion
sollte qualitativ hochwertig sein und mit mdoglichst geringem manuellen Aufwand
erstellt werden. Insbesondere fiir grofe Ontologien bendtigt der Nutzer skalierbare,
automatische Verfahren z. B. zur Bestimmung von Korrespondenzen zwischen hin-
zugefiigten Ontologiebereichen. Dariiber hinaus verwenden Nutzer Ontologien sowie
assoziierte Mappings in weiterfithrenden Analysen. Beispielsweise nutzt ein Biologe
die GO sowie GO-basierte Annotationen, um funktionale Analysen fiir eine von ihm
erforschte Gruppe von Genen durchzufiihren. Wenn nun neuere Eingabeversionen
verfiighar sind, stellt sich die Frage, ob und wie sich Ergebnisse durch Verwendung

“http://oaei.ontologymatching.org/
Swww.cs.ox.ac.uk/isg/projects/SEALS/oaei/2012/results2012
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der neuen Versionen verindern wiirden. Fiir den Forscher ist es also interessant,
ob sich die ,biologische Aussage* seiner fritheren Analyseergebnisse iiber die Zeit
signifikant verdndert oder nicht. Auferdem konnen Kuratoren das Wissen iiber die
Ontologie- und Annotationsevolution in ihre Arbeit einbeziehen, um z.B. Nutzer
davon in Kenntnis zu setzen, inwieweit geplante Anderungen semantisch bedeutsam
fiir abhingige Anwendungen sein konnen. Aus den dargestellten Nutzerinteressen
lassen sich die drei folgenden, in dieser Arbeit behandelten Themen ableiten:

Analyse der Mappingevolution: Bisher wurde die Evolution ontologiebasierter
Mappings insbesondere in den Lebenswissenschaften nur wenig untersucht (sie-
he Kapitel. Beispielsweise ist bisher nicht bekannt, wie sich Ontologiemap-
pings verdndern und inwieweit die Mappings durch Ontologieevolution beein-
flusst werden. Ontologiemappings konnen auf unterschiedliche Weise bestimmt
bzw. berechnet werden. Es ist unklar, inwieweit verschiedene Match-Verfahren
mehr oder weniger stabile Mappings produzieren. Ebenso liefert eine Analyse
der Stabilitit von Annotationen Hinweise zu deren Qualitit. Umfassende An-
derungen in Annotationsmappings koénnen ebenso wie Ontologiednderungen
starken Einfluss auf die Ergebnisse abhingiger Analysen und Experimente
haben. Daher ist es von Interesse, den Einfluss der Ontologieevolution auf on-
tologiebasierte Mappings sowie auf weiterfithrende Analysen zu untersuchen.
Die gewonnenen Erkenntnisse helfen dann einzuschitzen, ob zuvor bestimmte
Mappings und Analyseergebnisse noch glaubwiirdig und valide oder bereits
veraltet sind. Wenn die Evolution der Ontologien einen starken Einfluss auf
abhéngige Mappings hat, ist eine Anpassung der Mappings notwendig.

(Semi-) automatische Mappingadaptierung: Eine weitestgehend automatische
Adaptierung ontologiebasierter Mappings vermeidet die aufwendige Neube-
stimmung der Mappings, wenn sich die zugrunde liegenden Ontologien &n-
dern. Vielmehr ist es sinnvoll, die stabilen Teile des alten Mappings wieder-
zuverwenden. Dies ist insbesondere fiir manuell bestimmte Mappings von In-
teresse, da somit qualitativ hochwertige Korrespondenzen erhalten bleiben.
Die Migration ontologiebasierter Mappings ist nicht trivial, da komplexe On-
tologiednderungen wie z. B. die Aufspaltung eines Konzepts in mehrere Kon-
zepte (engl. split) auftreten konnen. Eine frithere Korrespondenz zu einem
solchen Konzept miisste zu einer oder mehreren neuen Korrespondenzen abge-
andert werden. Unterschiedliche Ontologieinderungen erfordern eventuell un-
terschiedliche Handlungen zur korrekten Adaptierung der Korrespondenzen.
Bisher existieren nur wenige Arbeiten, die eine (semi-) automatische Adaptie-
rung der Mappings anstreben (siehe Kapitel . Frithere Anséitze beriick-
sichtigen beispielsweise nicht den Einfluss komplexer Anderungsarten oder die
Einfiihrung neuer Korrespondenzen infolge hinzugefiigter Konzepte.

Skalierbares Ontologie-Matching: Bisher nicht verkniipfte Ontologien oder On-
tologieteile kénnen automatisch durch Verfahren des Ontologie-Matchings be-
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stimmt werden, um den manuellen Aufwand zu reduzieren. Dies ist insbeson-
dere fiir sehr grofse Ontologien von Interesse. Typischerweise ist es notwen-
dig, das kartesische Produkt beziiglich der Groke zweier zu vergleichenden
Ontologien zu berechnen (quadratische Komplexitét). Viele der existierenden
Match-Systeme skalieren jedoch nicht fiir das Matching der extrem grofen
Ontologien im Bereich der Lebenswissenschaften (siche Kapitel [2.3)). Daher ist
es sinnvoll, effiziente Methoden zur Bestimmung qualitativ hochwertiger On-
tologiemappings zu entwickeln. Beispielsweise konnen existierende Mappings
wiederverwendet und miteinander kombiniert werden, um somit auf einem
sndirekten Weg* neue Mappings zu kreieren, ohne die Ontologien vollstandig
abgleichen zu miissen. Zudem ermdglicht die heutige Verfiigharkeit von Mehr-
kernprozessoren und gleichzeitige Nutzbarkeit mehrerer Rechner eine parallele
Ausfithrung des Match-Prozesses, indem die Rechenlast durch Partitionierung
der Match-Aufgabe in Teilaufgaben zerlegt und auf mehrere Rechenknoten ver-
teilt wird. Auferdem ist es sinnvoll den Suchraum der Anzahl zu vergleichender
Konzeptpaare zu reduzieren, um nicht das gesamte kartesische Produkt zweier
Ontologien auswerten zu miissen.

1.2 Wissenschaftlicher Beitrag

Die Beitrdge dieser Arbeit nutzen und erweitern die generische Infrastruktur
GOMMA (Generic Ontology Matching and Mapping Management) [102], die der
Verwaltung und Analyse der Evolution von Ontologien sowie ontologiebasierten
Mappings dient. GOMMA nutzt ein generisches Repository zur Versionsverwaltung
und umfasst u.a. Komponenten zur Bestimmung von Ontologie- und Mapping-
danderungen sowie zum Matching von Ontologien. Die Infrastruktur fokussiert ur-
spriinglich auf Applikationen im Bereich der Lebenswissenschaften. Der wissen-
schaftliche Beitrag dieser Dissertation besteht aus den folgenden Arbeiten im Bereich
der Evolution von Ontologie- und Annotationsmappings sowie skalierbaren Techni-
ken des Ontologie-Matchings:

Evolution von Ontologiemappings: Um zunéachst die Evolution von Ontologie-
mappings und den Einfluss von Ontologieinderungen auf abhéngige Mappings
analysieren zu konnen, werden verschiedene Metriken zur Bestimmung von
Evolutionsintensitaten in Ontologien und Ontologiemappings eingefiihrt. Dar-
auf aufbauend erfolgt eine vergleichende Analyse zur Evolution automatisch
generierter Mappings unter Verwendung verschiedener Match-Algorithmen fiir
drei Anwendungsgebiete in den Lebenswissenschaften. Die Metriken unter-
stiitzen Nutzer, die Evolution von Ontologiemappings besser zu verstehen
und helfen zu entscheiden, ob ein Mapping noch glaubwiirdig ist oder eine
aufwendige Anpassung durchgefiihrt werden muss. Eine weitere Studie hat
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die evolutionsbasierte Bewertung von Ontologiemappings zum Ziel. Auf Ba-
sis historischer Korrespondenzéhnlichkeiten werden Stabilititswerte als zu-
sitzliches Bewertungskriterium fiir automatisch generierte Korrespondenzen
berechnet. Um den manuellen Aufwand einer Anpassung von Ontologie-
mappings zu minimieren, werden zwei Ansitze zur (semi-)automatischen
Adaptierung eingefiihrt. Ein Algorithmus nutzt das Prinzip der Mapping-
komposition (kompositionsbasierte Adaptierung). Alternativ passt der Diff-
basierte Adaptierungsalgorithmus Mappings anhand unterschiedlicher Stra-
tegien zur individuellen Behandlung verschiedener Anderungsoperationen
an. Beide Techniken basieren auf der Wiederverwendung nicht beeinflusster
Korrespondenzen und adaptieren nur den beeinflussten Mappingteil. Die Eva-
luierung der Qualitét erfolgt fiir Mappingversionen zwischen drei grofen Onto-
logien aus den Lebenswissenschaften und zeigt, dass Ontologiemappings wei-
testgehend automatisch adaptiert werden konnen. Um eine manuelle Mapping-
migration sowie die korrekte Adaptierung komplexer Falle zu unterstiitzen,
konnen zudem Vorschlige zur Verifikation durch Experten generiert werden.

Evolution von Annotationsmappings: Es wird ein Annotationsmodell einge-
fithrt, das Informationen zur Herkunft der Annotationen beziiglich ihrer Erstel-
lungsmethode sowie zur Evolution der Annotationen einbezieht. Darauf auf-
bauend kénnen Mafe zur Bewertung der Stabilitdt von Annotationen definiert
werden. Diese dienen als Kriterien zur Bewertung der Annotationsqualitét, wo-
durch glaubwiirdige Annotationen zur Verwendung in weiterfiihrenden Ana-
lysen identifiziert werden konnen. Die Evaluierung fiir GO-Annotationen in
Swiss-Prot und Ensembl belegt eine signifikante Evolution von Annotations-
mappings. Daraus ergibt sich die Frage, welche Auswirkungen die Evolution
auf abhéngige Anwendungen haben kann. Dies wird fiir die in den Lebenswis-
senschaften weit verbreiteten funktionalen Analysen von Gen- oder Protein-
mengen empirisch getestet. Um den Einfluss der Ontologie- und Annotations-
evolution auf funktionale Analysen zu untersuchen, werden zwei Mafie zur Be-
wertung der Stabilitdt von Analyseergebnissen prisentiert. Fiir die Evaluierung
werden funktionale Analysen fiir zwei reale sowie 50 simulierte Datensétze un-
ter Verwendung verschiedener Eingabeversionen durchgefiihrt. Anschliefsend
werden Ontologie- sowie Annotationsdnderungen im Zusammenhang mit der
Evolution der Ergebnisse betrachtet. Die Untersuchung zeigt, dass die Evolu-
tion von Ontologien und Annotationen durchaus Auswirkungen auf die Ergeb-
nisse funktionaler Analysen hat, jedoch sind die Ergebnisse inhaltlich relativ
stabil, so dass sich ihre biologische Aussage meist nicht grundsétzlich dndert.

Skalierbares Matching grofier Ontologien: Zum Matching grofer Ontologi-
en werden zwei skalierbare Methoden vorgestellt. Ein kompositionsbasierter
Match-Ansatz beruht auf der indirekten Bestimmung von Ontologiemappings
durch Komposition bereits existierender Ontologiemappings. Der Ansatz ist
besonders vielversprechend, wenn Mappings zu zentralen, semantisch reich-
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haltigen Mediatorontologien einer betrachteten Doméne (engl. hub) wiederver-
wendet werden, da dies wertvolles Hintergrundwissen liefern kann. Neben einer
hohen Effizienz kann so auch eine verbesserte Match-Qualitat im Vergleich zum
herkdmmlichen (direkten) Ontologie-Matching erreicht werden. Weiterhin wer-
den skalierbare Ansétze zum parallelen Ontologie-Matching unter Verwendung
mehrerer Rechenknoten présentiert. Dazu zéhlen die Inter- und Intra-Matcher-
Parallelitdt sowie die Realisierung der parallelen Ausfithrung fiir element- und
strukturbasierte Match-Verfahren. Abschlieffend erfolgt eine umfassende Eva-
luierung zum Ontologie-Matching mit GOMMA im Rahmen der OAEI 2012.
Neben dem kompositionsbasierten und parallelen Matching kommt eine Me-
thode zur Reduktion des Suchraums zum Matching besonders grofser Ontolo-
gien zum Einsatz. Als generisches Werkzeug konnte GOMMA erfolgreich an
allen geforderten Aufgaben in verschiedenen Doménen teilnehmen. Im Ver-
gleich zu anderen Systemen erzielte GOMMA sehr gute Ergebnisse beziiglich
der Match-Qualitidt und benotigten Laufzeiten. Insbesondere konnte GOMMA
die beste Match-Qualitit im Anatomy und Library Track erreichen.

Die in der vorliegenden Arbeit dargestellten Ergebnisse wurden bereits als begutach-
tete Beitrdge bei internationalen Konferenzen, Workshops, oder Journals publiziert.
Die generische Infrastruktur GOMMA wurde 2011 im Journal of Biomedical Seman-
tics publiziert. GOMMA wurde im Rahmen dieser Dissertation in den folgenden
Arbeiten zur Evolution ontologiebasierter Mappings eingesetzt und erweitert:

e Ein evolutionsbasierter Ansatz zur Bewertung von Ontologiemappings wur-
de 2009 auf der BTW -Konferenz prisentiert [174]. 2012 wurde eine Fallstudie
zur Evolution von Ontologiemappings im Bereich der Lebenswissenschaften auf
dem internationalen FvoDyn-Workshop im Rahmen der ISWC vorgestellt [66].
Die Algorithmen zur (semi-)automatischen Adaptierung von Ontologiemap-
pings wurden auf der internationalen DILS-Konferenz 2013 présentiert [60].

e Aufder DILS-Konferenz 2009 wurde die Arbeit zur Analyse der Evolution und
Qualitdt von Annotationsmappings vorgestellt [61]. Die Studie zum Einfluss

der Ontologie- und Annotationsevolution auf funktionale Analysen erschien
2012 in Bioinformatics [65].

e GOMMA’s Match-Komponente wurde im Rahmen dieser Dissertation um Ver-
fahren zum skalierbaren Matching grofier Ontologien erweitert. 2011 wurde der
Ansatz zum kompositionsbasierten Ontologie-Matching auf der internationa-
len Konferenz ICBO présentiert [63]. Der Ansatz sowie die Infrastruktur zum
parallelen Ontologie-Matching wurden auf der DILS-Konferenz 2010 vorge-
stellt [62]. GOMMA’s Match-Komponente wurde im Rahmen der OAET 2012
vergleichend mit anderen Match-Systemen evaluiert und auf dem zugehdrigen
Ontology Matching-Workshop préasentiert [64].
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1.3 Aufbau der Arbeit

Die nachfolgende Arbeit gliedert sich in drei Hauptteile. Im ersten Teil werden ver-
wandte Arbeiten diskutiert und Grundlagen beschrieben:

Kapitel [2| gibt eine Einfiihrung zur Evolution von Ontologien. Anschliefend wer-
den Arbeiten zur Evolution und Adaptierung von schema- und ontologie-
basierten Mappings sowie zum Schema- und Ontologie-Matching diskutiert
und von den in dieser Arbeit vorgestellten Verfahren abgegrenzt.

Kapitel (3] fiihrt die in dieser Arbeit verwendeten Modelle fiir Ontologien, Instan-
zen sowie fiir Ontologie- und Annotationsmappings ein. Aufserdem wird das
System GOMMA mit seinen Komponenten zum Matching von Ontologien und
zur Bestimmung des Diffs zwischen Ontologieversionen vorgestellt.

Der zweite Teil — Evolution von Ontologiemappings — stellt zunédchst eine verglei-
chende Analyse zur Evolution von Ontologiemappings vor. Weiterhin wird eine Stu-
die zur Bewertung von Ontologiemappings mittels Stabilitdt prasentiert. Anschlie-
flend werden die zwei Ansétze zur Adaptierung von Ontologiemappings vorgestellt.
Dieser Teil der Arbeit gliedert sich in die folgenden Kapitel:

Kapitel [4] umfasst eine vergleichende Analyse zur Evolution von automatisch ge-
nerierten Mappings unter Verwendung verschiedener Match-Algorithmen. Es
werden das verwendete Evolutionsmodell sowie verschiedene Metriken einge-
fithrt. Die Evaluierung betrachtet Mappings zwischen bekannten Ontologien
aus drei Bereichen der Lebenswissenschaften fiir den Zeitraum 2006-2010.

Kapitel [5| umfasst eine Studie zur Bewertung von Ontologiemappings auf Basis his-
torischer Informationen. Es werden zwei Mafe zur Berechnung der Stabilitét
von Korrespondenzen vorgestellt. Die Evaluierung untersucht eine instanz-
basierte Match-Strategie fiir Mappings zwischen zwei Subontologien der GO.

Kapitel [6] stellt zwei Ansitze zur (semi-)automatischen Adaptierung von Onto-
logiemappings vor. Zunichst werden die notwendigen Operatoren sowie der
Algorithmus zur kompositionsbhasierten Adaptierung vorgestellt. Anschlieffend
werden der Diff-basierte Adaptierungsalgorithmus und mdégliche Strategien
zur individuellen Behandlung der Anderungen diskutiert. Die Evaluierung der
Qualitit erfolgt unter Verwendung von aus dem UMLS extrahierten Mapping-
versionen zwischen drei grofsen Ontologien aus den Lebenswissenschaften.

Der dritte Teil — Evolution von Annotationsmappings — stellt zunéchst eine Studie
zur Evolution und Qualitdt von Annotationen vor. Anschliefend wird der Einfluss
von Ontologie- und Annotationsevolution auf abhéngige, funktionale Analysen un-
tersucht. Der Teil umfasst folgende zwei Kapitel:
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Kapitel [7] stellt eine Studie zur Evolution und Qualitit von Annotationsmappings
vor. Zunéchst werden das Evolutions- und Qualitdtsmodell fiir Annotationen
sowie Male zur Bewertung der Annotationsstabilitit présentiert. Der An-
satz wird fiir funktionale GO-Protein-Annotationen in den zwei Datenquellen
Ensembl und Swiss-Prot vergleichend evaluiert.

Kapitel [§] untersucht den Einfluss der Ontologie- und Annotationsevolution auf
funktionale Analysen. Dazu werden zwei Make zur Bewertung der Stabilitit
von Analyseergebnissen priasentiert. Fiir die Evaluierung wurden funktionale
Analysen fiir zwei reale sowie 50 simulierte Datenséitze unter Verwendung von
Ontologie- und Annotationsversionen im Zeitraum 2003-2010 durchgefiihrt.

Im vierten Teil — Matching grofser Ontologien — werden zunéichst zwei Ansétze zum
effizienten Matching grofler Ontologien prisentiert. Dazu z&hlt zum einen eine kom-
positionsbasierte Match-Strategie und zum anderen das parallele Matching von On-
tologien. Anschliefend wird eine umfassende Evaluierung zum Ontologie-Matching
mit dem System GOMMA fiir verschiedene Doménen im Rahmen der OAEI gezeigt.
Der Teil beinhaltet die folgenden drei Kapitel:

Kapitel [9] fiihrt eine Methode zur indirekten Bestimmung von Ontologiemappings
durch Komposition zuvor bestimmter Ontologiemappings ein. Es werden die
verwendeten Operatoren sowie der kompositionsbasierte Match-Ansatz vorge-
stellt. Die Evaluierung untersucht die Qualitidt sowie Laufzeiten anhand einer
Match-Aufgabe im Bereich Anatomie.

Kapitel présentiert verschiedene Ansétze zum parallelen Ontologie-Matching
unter Verwendung mehrerer Rechenknoten. Dabei werden Inter- und Intra-
Matcher-Parallelitit sowie die Realisierung einer parallelen Ausfiithrung fiir
element- und strukturbasierte Match-Verfahren dargestellt. Anschliefend wird
die verteilte Infrastruktur zum parallelen Ontologie-Matching vorgestellt. Die
Evaluierung bietet eine Analyse der verschiedenen Verfahren beziiglich ihrer
Ausfithrungszeit und zeigt die Skalierbarkeit der Ansétze fiir grofe Ontologien.

Kapitel zeigt eine umfassende Evaluierung zum Ontologie-Matching mit dem
System GOMMA im Rahmen der OAEI2012. Neben den in den vorherigen
Kapiteln eingefiihrten effizienten Match-Methoden wird ein Verfahren zur Re-
duktion des Suchraums zum Matching besonders grofser Ontologien vorge-
stellt. Die Evaluierung umfasst Ergebnisse zur Match-Qualitit und Laufzeit

von GOMMA und weiteren teilnehmenden Systemen fiir die sechs Teilaufgaben
der OAEI2012.

Abschliefsend erfolgt eine Zusammenfassung der Frgebnisse der Dissertation sowie

ein Ausblick auf zukiinftige Arbeiten. Im Anhang werden weitere Details zu einigen
Arbeiten présentiert.
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Verwandte Arbeiten

Dieses Kapitel gibt zunéchst eine Einfiihrung zur Evolution von Ontologien (Kapi-
tel [2.1). Dabei sind insbesondere Algorithmen zur Bestimmung von Unterschieden
zwischen verschiedenen Versionen sowie fortgeschrittene Analysemoglichkeiten von
Interesse, da diese im weiteren Verlauf dieser Arbeit verwendet werden. Anschlie-
fsend werden bisherige Arbeiten zur Evolution und Adaptierung von schema- und
ontologiebasierten Mappings vorgestellt und von den in dieser Arbeit vorgestell-
ten Ansitzen abgegrenzt (Kapitel 2.2)). Verwandte Arbeiten aus dem Bereich des
Schema- und Ontologie-Matchings werden in Kapitel diskutiert. Nach einer all-
gemeinen Einfiilhrung zu Verfahren des Ontologie-Matchings werden insbesondere
skalierbare Match-Verfahren sowie Arbeiten zum Matching biomedizinischer Onto-
logien vorgestellt und von den in dieser Arbeit préisentierten Methoden abgegrenzt.

2.1 Ontologieevolution

Ontologien sowie andere Schemaarten wie z. B. relationale Datenbankschemas, kon-
zeptionelle ER- oder UML-Modelle oder XML-Schemas werden regelméfig an neue
oder verinderte Anforderungen angepasst. Griinde fiir die Weiterentwicklung bzw.
Evolution sind u. a. notwendige Fehlerkorrekturen, neue Erkenntnisse in einer Do-
méne oder die Bereitstellung neuer Funktionalititen. Hiufig werden neue Konzepte
und Beziehungen zu den Ontologien hinzugefiigt, jedoch werden auch veraltete Kon-
zepte und Beziehungen aus den Ontologien entfernt. Die Anderungen im Schema
oder in einer Ontologie miissen korrekt und effizient, d.h. mit moglichst geringem
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manuellen Aufwand, auf abhéngige Komponenten wie Instanzen, Datenbanksichten,
Anwendungen und Mappings propagiert werden, um diese konsistent und aktuell zu
halten. Die Artikel [53] und [83] geben einen Uberblick zu Arbeiten im Bereich der
Ontologieevolution und -versionierung. Hartung et al. [83] diskutieren insbesondere
die Evolution von relationalen Schemas, XMI-Schemas und Ontologien. Im Rahmen
dieser Dissertation werden Vorarbeiten aus dem Bereich der Ontologieevolution ver-
wendet, um Auswirkungen auf ontologiebasierte Mappings zu untersuchen und An-
derungen zu propagieren. Dabei wird insbesondere die automatische Bestimmung
eines Diff-Evolutionsmappings (Diff) zur Erkennung von Unterschieden zwischen
verschiedenen Ontologieversionen benétigt (siehe Kapitel .

Arbeiten zur Evolution von Ontologien befassen sich u. a. mit der Versionierung von
Ontologien [105] 106], der Entwicklung und Bearbeitung von Ontologien [167, [166],
der kollaborativen Ontologieentwicklung [138] sowie der Bestimmung von Unter-
schieden (Diff) zwischen verschiedenen Versionen [140], 143, [75]. Klein etal. [105]
stellen das OntoView-System zur Versionierung von Ontologien vor. OntoView un-
terstiitzt insbesondere Ontologieentwickler, verschiedene Versionen zu verwalten und
die Beziehungen zwischen den verschiedenen Ontologieversionen zu spezifizieren.
Dazu diskutieren sie Methoden zur Anderungserkennung zwischen verschiedenen
Versionen insbesondere im Kontext des Semantic Web. Sogenannte nicht-logische
Anderungen (,Non-logical changes“) umfassen einfache Attributinderungen eines
Konzepts wie z.B. eine Anderung des Konzeptnamens. Anderungen der logischen
Definition (,,Logical definition changes®) betreffen hingegen u. a. Anderungen der On-
tologiestruktur. Stojanovic etal. [I67] formalisieren den Evolutionsprozess, indem
Strategien zur eindeutigen Behandlung von kritischen Ontologieinderungen vorge-
schlagen werden. Der KAON Prototyp (Karlsruhe Ontology and Semantic Web Tool
suite) [179] stellt dazu eine graphische Nutzerschnittstelle zur schrittweisen Entwick-
lung und Bearbeitung von Ontologien zur Verfiigung. Der vorgestellte Evolutionspro-
zess [167] erfolgt in sechs Phasen und wird fiir jede Anderung durchlaufen. Zunichst
entscheidet sich der Entwickler, eine bestimmte Anderung in der Ontologie vorzuneh-
men (Change Capturing), welche anschliefend in eine formale Reprisentation iiber-
fiithrt wird (Change Representation). Dabei werden elementare Anderungen (z.B.
Loschungen oder Einfiigungen von Konzepten) und komplexe Anderungen (z.B.
Zusammenfassen von Konzepten) unterschieden. Anschliefend werden mogliche, aus
der Anderung resultierende Inkonsistenzen identifiziert und behoben (Semantics of
Change). So miissen z. B. Subkonzepte eines geloschten Konzepts ebenfalls geloscht
oder innerhalb der Ontologie verschoben werden. Die geplanten Anderungen wer-
den realisiert und protokolliert (Change Implementation), jedoch findet dabei kei-
ne Versionierung der Ontologie statt. Die anschlieflende Change Propagation -Phase
sieht eine Propagierung der Anderungen in abhéngige Anwendungen und Ontologien
vor. Dies wird durch die rekursive Anwendung des Evolutionsprozess z. B. in einer
abhingigen Ontologie umgesetzt. Abschliekend kénnen Anderungen iiberpriift und
gegebenenfalls zuriickgenommen werden (Change Validation).
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Die Arbeit in [I39] schligt eine umfangreichere Liste einfacher und komplexer An-
derungsoperationen zur Beschreibung der Unterschiede zwischen Ontologieversionen
vor. Dazu zdhlen u.a. das Aufspalten (split) und Zusammenfassen von Konzepten
(merge). Das Protégé-System [I38] erlaubt die kollaborative Entwicklung von On-
tologien. Dazu erfolgt eine zentrale Ontologieverwaltung sowie die Unterstiitzung
konkurrierender Anderungen durch mehrere Entwickler (synchrone Entwicklung).
Alternativ erlaubt eine asynchrone Entwicklung die lokale Anderung der Ontolo-
gie, wobei Anderungen verschiedener Nutzer spéter zusammengefasst und Konflikte
behoben werden miissen. Es besteht die Moglichkeit, regelméfig Versionen der On-
tologie zu erstellen oder die vorgenommenen Anderungen in einem Change Log zu
protokollieren. Anderungen kénnen zudem durch Experten kontrolliert werden. Fiir
den Fall, dass verschiedene Versionen einer Ontologie jedoch kein Log der Anderun-
gen vorliegt, kann die Menge der Anderungsoperationen (Diff-Evolutionsmapping)
zwischen zwei Versionen semi-automatisch bestimmt werden. Zur Berechnung eines
Diff verwendet Protégé den PromptDiff-Algorithmus [140]. Der Fixpunktalgorith-
mus vergleicht zwei Versionen schrittweise und stoppt, wenn keine neuen Anderun-
gen mehr gefunden werden. Zur Bestimmung der Anderungen (z.B. add, delete,
split, merge) kommen verschiedene Match-Verfahren zum Einsatz.

Papavassiliou etal. [143] stellen ein Framework zur Bestimmung von sogenannten
High-Level-Anderungen in RDF /S-Ontologien vor. Der Algorithmus erfasst zuniichst
die einfachen Unterschiede in Form von hinzugefiigten und gelschten RDF-Tripeln.
Anhand einer Menge von Bedingungen und der optionalen Anwendung von heuristi-
schen Matchern werden iterativ zusammengesetzte Anderungen identifiziert, so dass
die Menge der einfachen Anderungen reduziert wird.

In eigener Vorarbeit wurde der COnto-Diff-Algorithmus [75] entwickelt. COnto-Diff
bestimmt ein kompaktes, ausdrucksstarkes Diff-Evolutionsmapping. Der Algorith-
mus nutzt ein Match-Mapping zwischen Ontologieversionen, um zun#chst einfache
Basisdnderungen (z.B. Hinzufiigung / Loschung von Konzepten / Beziehungen) zu
bestimmen. Durch Anwendung einer Regelmenge werden diese schrittweise zu kom-
plexen Anderungsoperationen (z.B. Aufspalten / Zusammenfassen von Konzepten)
aggregiert. Komplexe Anderungen und verbleibende Basiséinderungen bilden ein
kompaktes Diff-Evolutionsmapping, welches Experten unterstiitzt, bisherige Ande-
rungen zwischen Versionen einfacher zu erfassen, um beispielsweise die Weiterent-
wicklung der Ontologie effizient zu realisieren. COnto-Diff wird im Rahmen die-
ser Arbeit zur Migration veralteter Mappings auf aktuelle Ontologieversionen ver-
wendet. Der Algorithmus sowie die bestimmten Anderungsoperationen werden im

Grundlagenkapitel (Kapitel [3.2.2)) genauer vorgestellt.

Um die Evolution von Ontologien iiber ldngere Zeitraume zu erfassen und besser
nachvollziehen zu kénnen, haben sich verschiedene Arbeiten mit deren Analyse und
Préasentation beschéftigt. Aufgrund des hohen Forschungsinteresses und der rasan-
ten Entwicklung dndern sich Ontologien insbesondere in den Lebenswissenschaf-
ten teilweise sehr stark. Typischerweise werden biomedizinische Ontologien wie die
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GO [55, 115] kontinuierlich bearbeitet und regelméfig als neue Version verdffentlicht.
Fiir GO existieren mehrere Arbeiten zur Evolutionsanalyse (z. B. [183], [146]) und Vi-
sualisierung von Anderungen (z.B. [144]). Eine umfassende Evolutionsanalyse von
16 Ontologien in den Lebenswissenschaften (z. B. GO, NCIT, MA) [81] zeigte die
stetige Aktualisierung und ein signifikantes Wachstum der Ontologien iiber einen
Zeitraum von vier Jahren. Das dazu vorgestellte Framework unterstiitzt u. a. die Er-
kennung von Anderungen zwischen verschiedenen Ontologieversionen wie Hinzufii-
gungen und Loschungen von Konzepten. Im Kontext der Ontologieevolution wurden
in eigenen Vorarbeiten verschiedene Werkzeuge entwickelt. Das System OnEXS [80]
ermoglicht Nutzern, Online-Evolutionsanalysen fiir Ontologien aus den Lebenswis-
senschaften durchzufiihren. Quantitative Statistiken geben einen Uberblick zur Ent-
wicklung der Ontologien iiber die Zeit (z. B. zum Ontologiewachstum und zur An-
zahl bestimmter Anderungen). Dariiber hinaus kann der Nutzer relevante Konzep-
te im Detail beziiglich friiherer Anderungen analysieren. Der in [76] vorgestellte
Algorithmus erméglicht die Identifikation stabiler und instabiler Ontologieregionen
durch Aggregation und Propagierung von Anderungen zwischen aufeinanderfolgen-
den Versionen. Stabile Regionen wurden seit langerem nicht bearbeitet, wohingegen
instabile Regionen héufigen Anderungen unterliegen. Die Analyse-Funktionalititen
stehen dem Nutzer iiber die Online-Webapplikation REx’ [29] zur Verfiigung. Der
Regionenalgorithmus [76] wird im Rahmen dieser Arbeit als Analysewerkzeug in
Kapitel [§] eingesetzt. Der COnto-Diff-Algorithmus wurde insbesondere zur Bestim-
mung von Diff-Evolutionsmappings zwischen Versionen biomedizinischer Ontologien
eingesetzt. Nutzer konnen aggregierte Anderungen zwischen Versionen ihrer Wahl
iiber die Webapplikation CODEX?® [78] einsehen.

2.2 Evolution von schema- und ontologiebasierten
Mappings

Ein Schemamapping (Ontologiemapping) umfasst die semantischen Beziehungen
bzw. Korrespondenzen zwischen den Elementen (Konzepten) eines Quell- und ei-
nes Zielschemas (einer Quell- und einer Zielontologie). Derartige Mappings miissen
infolge von Schema- bzw. Ontologieevolution ,regeneriert” werden. Eine vollstdndige
Neubestimmung der Mappings ist ressourcenintensiv. Insbesondere besteht fiir kom-
plexe Schemas oder sehr grofse Ontologien ein hoher manueller Aufwand. Dariiber
hinaus ist unklar, inwieweit ein auf Basis neuer Schema- oder Ontologieversionen
erstelltes Mapping noch das bisher korrekte Wissen des alten Mappings widerspie-
gelt. Wichtige, bereits bestétigte Informationen kénnten verloren gehen. Dies gilt
sowohl fiir eine manuelle Neubestimmung als auch fiir eine automatische Mapping-

Shttp://www.izbi.de/onex
"http://wuw.izbi.de/rex
Shttp://www.izbi.de/codex
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derived
schema (view)

Evolution mapping

D Instance mapping " D’

Abbildung 2.1: Szenario zur Schemaevolution (in Anlehnung an [83]).

erstellung durch Schema- oder Ontologie-Matching. Daher ist es sinnvoll mdéglichst
grofe Teile des alten Mappings wiederzuverwenden. Im Folgenden werden zunéchst
einige relevante Ansdtze aus dem Bereich der Schemaevolution und Adaptierung
von Schemamappings vorgestellt (Kapitel . Anschliefend werden Arbeiten zur
Evolution und Adaptierung ontologiebasierter Mappings (Kapitel diskutiert.

2.2.1 Schemaevolution und Adaptierung von
Schemamappings

Schemaevolution stellt ein klassisches Problem des Metadaten-Managements dar [14].
Anderungen in Datenbankschemas fiithren zu Inkonsistenzen in abhingigen Daten
und Anwendungen wie beispielsweise Instanzen oder Sichten ( Views). Entsprechend
dem Ubersichtartikel [83] zeigt Abbildung ein typisches Szenario der Schema-
evolution. Wenn sich das Schema S einer Datenbank mit Instanzen D zu Schema S’
andert, miissen die Instanzen entsprechend angepasst werden. Schemadnderungen
von S nach S’ werden in einem Evolutionsmapping beschrieben. Dieses Evolutions-
mapping kann ein Schemamapping zwischen dem Quellschema S und dem Zielsche-
ma S’ zur Beschreibung gleicher oder dhnlicher Konzepte sein. Alternativ kann ein
Evolutionsmapping die Unterschiede (Diff) zwischen S und S’ z. B. in Form einfacher
oder komplexer Anderungsoperationen beschreiben. Ebenso kénnen die notwendigen
Anderungen zur Migration der Instanzen in einem Instanzmapping (von D nach D’)
hinterlegt werden. Anderungen im Schema S haben auferdem Auswirkungen auf
abhéingige Anwendungen und miissen folglich propagiert werden. Anstelle einer auf-
wendigen Adaptierung von Applikationen aufgrund von Schema#nderungen ist es
sinnvoll, stabile Views zu nutzen. Eine Anwendung basierend auf dem View V sollte
unbeeinflusst von Anderungen von S nach S’ bleiben. Dazu muss der View V erhal-
ten bleiben, indem nur das View-Mapping v entsprechend adaptiert wird (v’). Um
das View-Mapping v (Mys) zu erhalten, kann v (My,s) mit einem Schemamap-
ping zwischen S und S’ (Mg ) kombiniert werden. Dazu kann beispielsweise der
im Rahmen des Model Management [14] [131] 13| definierte compose-Operator (o)
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verwendet werden, welcher die Zusammenfassung zweier sukzessiver Mappings zu
einem Mapping erlaubt: (My g = My,go Mg ).

Model Management ist ein generischer Ansatz zur leichteren Erstellung und War-
tung metadaten-intensiver Applikationen |14, 131} [13]. Das Framework schligt ver-
schiedene generische Schema- und Mapping-Operatoren wie z. B. match, compose
oder merge vor. Diese erlauben die Manipulation von Modellen (models) wie z. B.
Datenbankschemas und Ontologien sowie Mappings zwischen diesen Modellen. Die
Operatoren kénnen u. a. helfen, die aus der Schemaevolution resultierenden Proble-
me zu l6sen [131]. Die wesentlichen Operatoren fiir Modelle (A, B, C') und Mappings
zwischen diesen Modellen (z.B. My ) sind entsprechend [14] [131]:

e match: Erstellung eines Mappings M, p zwischen zwei Modellen A und B.

e compose: Kombination zweier Mappings M4 p und Mp ¢ zu einem Mapping
My.c.

e merge: Zusammenfassen zweier Modelle A und B zu einem dritten Modell C'
unter Verwendung eines Mappings My p.

e extract: Fiir ein Modell A und ein Mapping M4 p zu einem anderen Modell B
wird der Teil des Modells A, der an dem betrachteten Mapping M4 p beteiligt
ist, zuriickgegeben.

o diff: Wie extract, jedoch wird der Teil von A zuriickgegeben, der nicht an
My p beteiligt ist?.

Wenige Arbeiten befassen sich explizit mit der Adaptierung von Mappings infolge
von Schemaevolution [I78] [184]. Wenn sich Schemas weiterentwickeln, sollte eine
vollstdandige Neubestimmung der abhéngigen Mappings vermieden werden. Ziel ist
es, die Originalmappings méglichst fiir die Erstellung einer angepassten, konsisten-
ten Mappingversion wiederzuverwenden. Velegrakis et al. [I78] verfolgen einen inkre-
mentellen Ansatz zur Migration von Schemamappings infolge von Schemaevolution.
Existierende Mappings werden wiederverwendet und schrittweise, entsprechend der
im Schema vorgenommenen Anderungen, angepasst. Dabei werden einfache Ande-
rungsoperationen an Schemaelementen wie Loschungen, Umbenennungen, Verschie-
bungen und das Kopieren von Elementen beriicksichtigt. Um ein konsistentes Map-
ping zu erhalten, werden im Falle einer Elementloschung beeinflusste Korrespon-
denzen aus abhingigen Mappings entfernt. Fiir Umbenennungen, Verschiebungen
und das Kopieren von Elementen miissen beeinflusste Korrespondenzen aktualisiert
werden, indem beispielsweise eine Namensdnderung entsprechend propagiert wird.
Die Hinzufiigung von Schemaelementen wird in diesem Ansatz nicht behandelt, da

9Der im Rahmen des Model Management definierte diff-Operator entspricht nicht dem dif f
im Sinne der Berechnung von Unterschieden zwischen verschiedenen Ontologieversionen.
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Elementhinzufiigungen keine Inkonsistenzen im Mapping hervorrufen. Fiir die Eva-
luierung wurden manuelle Anderungen an kleinen Schemas (16-159 Elemente) vorge-
nommen. Von den Anderungen betroffene Mappings wurden mit dem inkrementellen
Ansatz adaptiert, wodurch der manuelle Aufwand zur Bestimmung eines giiltigen
Mappings infolge von Schema#nderungen deutlich reduziert werden konnte.

Alternativ zu dem &nderungsbasierten Ansatz stellen Yu et al. [I84] einen komposi-
tionsbasierten Ansatz zur Mappingadaptierung vor. Dabei wird ein Schemamapping
zwischen der alten und neuen Schemaversion zur Reprisentation der Schemaevoluti-
on bestimmt. Durch Komposition dieses Mappings mit dem urspriinglichen Schema-
mapping wird das giiltige Mapping beziiglich der neuen Schemaversion(en) erstellt.
Im Gegensatz zum vorherigen &nderungsbasierten Ansatz wird hier eine mapping-
basierte Représentation der Schemaevolution verfolgt. Die Autoren argumentieren,
dass dieser Ansatz allgemeingiiltiger und préziser ist, insbesondere in Bezug auf die
Migration der Daten des alten Schemas zum neuen Schema (Instanzmigration). Der
anderungsbasierte Adaptlerungsalgorlthmus beruht zudem auf einer vordefinierten,
endlichen Menge von Anderungen und muss fiir jede primitive Anderung ausgefiihrt
werden. Eine Evaluierung fiir kleine Schemas (87-265 Elemente) und einige manu-
ell eingefithrte Schemadnderungen zeigt eine Reduzierung des Nutzeraufwands fiir
den kompositionsbasierten Ansatz gegeniiber einer Neubestimmung durch Schema-
Matching und die dadurch erforderliche manuelle Korrektur. Insbesondere wenn sich
nur wenige Schemaelemente #ndern, konnen grofle Mappingteile wiederverwendet
werden und Experten miissen nur adaptierte Bereiche kontrollieren. Ziel der kompo-
sitionsbasierten Adaptierung war es zudem, eine korrekte Komposition zur Migration
der Instanzen bereitzustellen.

Im Kontext der Schemaevolution und Mappingadaptierung spielt neben compose
der inverse-Operator eine wichtige Rolle. Ein Ubersichtsartikel [50] zeigt wie die
Mappingoperatoren compose und inverse zur Adaptierung von Schemamappings
genutzt werden kénnen. Die Autoren fiihren eine ausfiihrliche theoretische Diskussi-
on zur Semantik, zu Algorithmen und zu Implementierungen von Komposition und
Inversion. Beispielsweise muss es in einem komplexen Workflow zur Datenintegrati-
on moglich sein, einmal vorgenommene Anderungen wieder riickgéingig zu machen,
um z. B. eine alte Version wiederherzustellen. Problematisch ist dabei insbesondere
die Migration von Instanzen. Es ist nicht in jedem Fall méglich, die exakte Inversion
(d. h. eine vollstéindige und korrekte Wiederherstellung der alten Daten) zu bilden.
Falls Informationen im Schema bzw. Mapping verloren gehen, kdnnen zugeordnete
Instanzen nicht einfach rekonstruiert werden. Daher kommen zur Wiederherstellung
der Daten verschiedene Annidherungen an das Inverse (z.B. Quasi-Inverse) zum
Einsatz.

Dartiber hinaus existieren Arbeiten, die sich mit der Migration von Anfragen an
veraltete Schemas auf neue verénderte Schemas beschéftigen (Query Migration).
Fiir Mappings ist eine Adaptierung notwendig, wenn sich das Quell- und/oder Ziel-
schema dndert. Im Gegensatz zu Mappings hingen Anfragen nur von einem Schema
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ab und miissen bei dessen Anderung angepasst werden. Prinzipiell kénnen jedoch
dhnliche Verfahren wie zur Adaptierung von Schemamappings eingesetzt werden.
Die PRISM workbench |34] ist ein System, das die Migration von Anfragen auf
Schemas zum Ziel hat. PRISM nutzt Techniken aus dem Bereich des Query Rewriting
und Mappingoperationen wie Komposition und Inversion, um eine Migration der
Anfragen zu realisieren.

Die Arbeiten auf dem Gebiet der Schemaevolution und der dadurch notwendigen
Adaptierung von Schemamappings konnen ebenfalls fiir die Migration von On-
tologiemappings niitzlich sein. Schemas und Ontologien unterscheiden sich u.a.
beziiglich der Rolle der Instanzen [83] [74]. Einige Ontologien beinhalten Instanzen,
trennen diese jedoch nicht klar von den eigentlichen Ontologiekonzepten. Andere
Ontologien beschreiben Instanzen, die auferhalb der Ontologie verwaltet werden
(Annotationen). Zudem existieren fiir einige Ontologien keine nutzbaren Instanz-
datensétze. Beispielsweise stellen die Instanzen der Konzepte einer Anatomieonto-
logie die konkreten Ausprigungen der anatomischen Bereiche im Korper eines Men-
schen dar. Ontologien und Instanzen werden also haufig nicht zusammen verwaltet.
Stattdessen nutzen viele Anwendungen (z.B. ontologiebasierte Annotationen oder
Anfragen) die Ontologien, so dass eine Anpassung dieser abhingigen Applikationen
an neue Ontologieversionen notwendig ist. Insbesondere in den Lebenswissenschaften
werden Ontologien sehr stark genutzt und haufig neue Ontologieversionen verdffent-
licht, so dass gerade in dieser Doméne viele abhéingige Mappings und Anwendungen
existieren, die infolge von Ontologieinderungen adaptiert werden miissen.

2.2.2 Evolution und Adaptierung von ontologiebasierten
Mappings

Einige Arbeiten beschéaftigten sich zunichst mit einer Analyse der Evolution onto-
logiebasierter Mappings. In [8I] wurde neben der Evolution von Ontologien auch die
Evolution von Annotations- und Ontologiemappings betrachtet. Dabei wurde ein
starker Zuwachs an GO-Annotationen in der Datenquelle Ensembl [91] beobachtet.
Zudem zeigte sich ein relativ hoher Anteil an Annotationsléschungen aufgrund zahl-
reicher Instanzloschungen in Ensembl. Eine Analyse der Evolution automatisch gene-
rierter Ontologiemappings zwischen GO-Subontologien zeigte insbesondere Instabi-
litdten fiir instanzbasierte Match-Verfahren auf. Die Studie verwendete quantitative
Metriken beziiglich der Mappinggréfe und -abdeckung, untersuchte jedoch nicht die
Auswirkungen der Ontologieevolution auf abhingige, ontologiebasierte Mappings.
Dos Reis etal. [44] [45] préasentieren das DyKOSMap-Framework, welches u. a. die
Adaptierung von Mappings zwischen biomedizinischen Ontologien zum Ziel hat. An-
hand einiger Beispiele diskutiert die Arbeit [44] die Rolle verschiedener Ontologie-
anderungsoperationen fiir die Adaptierung von Mappings sowie Techniken zur Wie-
derherstellung von Ontologiemappings infolge der Ontologieevolution. Eine initiale
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Analyse fiir die biomedizinischen Ontologien NCIT und MedDRA (Medical Dictio-
nary for Regulatory Activities) [23] zeigt, dass nur ein Teil der Ontologiednderungen
Auswirkungen auf abhingige Mappings hat. Die Autoren schlussfolgern, dass es
nicht sinnvoll ist, Mappings infolge von Evolution regelmifig neu zu berechnen.
Stattdessen sollten Techniken fiir eine moglichst automatisierte, intelligente Migra-
tion entwickelt werden. Die Fallstudie motiviert die Notwendigkeit der Mapping-
adaptierung insbesondere in den Lebenswissenschaften, bietet jedoch noch keine
konkrete Strategie zur (semi-) automatischen Migration von Ontologiemappings.

Kondylakis et al. [I07] untersuchen die Evolution von Ontologien, um die Migration
von ontologiebasierten Anfragen (query migration) zu unterstiitzen. Ziel ist es, Ent-
wicklern zu helfen, invalide Anfragen zu identifizieren und diese gegebenenfalls ma-
nuell zu adaptieren. Dazu werden Sequenzen vorangegangener Ontologiednderungen
fiir beeinflusste, potenziell invalide Anfragen ermittelt, so dass deren Aktualisie-
rung erleichtert und die dafiir benotigte Zeit reduziert wird. Der Ansatz unterstiitzt
aufkerdem Ontologiedesigner, vergangene Modellierungsentscheidungen besser nach-
zuvollziehen. Die Autoren beschrinken die Anwendbarkeit des Ansatzes auf vali-
de RDF/S-Wissensdatenbanken und identifizieren den Einfluss der Evolution von
RDF/S-Ontologien auf SPARQL-Anfragen. Zur automatischen Bestimmung von
Unterschieden zwischen Ontologieversionen wird der von den Autoren verdffentlich-
te Algorithmus in [143] zur Bestimmung einfacher und komplexer Anderungsopera-
tionen genutzt. Aus der Menge der Anderungsoperationen werden jene extrahiert,
welche Auswirkungen auf Anfragen haben (,Affected Queries Detection® (AQD)-
Modul). Fiir Anderungen, die Anfragen beeinflussen, werden dann sogenannte An-
derungspfade (change path) berechnet. Ein Anderungspfad ist eine Sequenz von
Anderungsoperationen, die in der Vergangenheit (zwischen der ersten und letzten
betrachteten Version) aufgetreten sind. In der Evaluierung wurden u.a. Versionen
der GO iiber ein halbes Jahr sowie GO-basierte Anfragen der AmiGO-Plattform [26]
untersiucht. Die Untersuchung zeigte, dass durch eine steigende Anzahl von Anderun-
gen ein hoherer Anteil der untersuchten Anfragen beeinflusst wird. Die bendtigte Zeit
zur Erstellung der Anderungspfade stieg linear im Vergleich zur Anzahl zu priifen-
der Anderungen. Der Ansatz bietet Entwicklern eine Unterstiitzung zur manuellen
Migration ontologiebasierter Anfragen, indem Hintergrundwissen zur Anderungs-
historie beeinflusster Anfragen zur Verfiigung gestellt wird. Konkrete Vorschlige
zur Adaptierung invalider Anfragen werden nicht generiert.

Khattak et al. [I00] stellen einen Ansatz zur teilweisen Neuberechnung von Ontolo-
giemappings vor, wenn diese durch Anderungen in den zugrunde liegenden Ontolo-
gien beeinflusst werden. Zur Bestimmung von Ontologiednderungen wird ein Change
History Log (CHL) [I01] genutzt. Dieser umfasst Basis-Anderungsoperationen
(create, update, delete) fiir verschiedene Ontologiekomponenten (z. B. ClassChange,
PropertyChange). Geénderte Elemente der Quell- bzw. Zielontologie werden jeweils
durch Anwendung eines Match-Verfahrens (siehe Kapitel mit der gesamten an-
deren aktuellen Ontologieversion abgeglichen. Anschliefsend erfolgt eine Aktualisie-
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rung des veralteten Mappings, wobei alle veralteten Korrespondenzen entfernt und
neu berechnete hinzugefiigt werden. Somit werden zwar Korrespondenzen zu neuen
Konzepten erstellt, jedoch werden nur von der Evolution unbeeinflusste Korrespon-
denzen wiederverwendet und viele der existierenden Korrespondenzen verworfen.
Die Methode differenziert nicht zwischen verschiedenen einfachen (z.B. Attribut-
dnderung) oder komplexen (z. B. Aufspaltung von Konzepten) Anderungsarten, son-
dern ,iiberschreibt* simtliche von einer Anderung betroffenen Korrespondenzen. In
der Evaluierung werden Mappings zwischen den Ontologien (u. a. zwischen MA und
NCIT) unter Verwendung verschiedener Match-Systeme (z.B. Falcon [87], Taxo-
Map [72]) automatisch berechnet. Anstelle realer Versionen der Ontologien werden
manuell 25 Anderungen vorgenommen. Diese umfassen hauptsichlich Hinzufiigun-
gen, jedoch werden die Anderungen nicht im Detail aufgelistet und erldutert. Map-
pings zwischen den gednderten Ontologieversionen werden durch die Match-Systeme
sowie deren Erweiterung um die vorgestellte Methode berechnet. Im Vergleich zur
vollstandigen Neuberechnung der Mappings erreicht das Matching der gednderten
Ontologiebereiche (teilweise Neuberechnung) geringere Laufzeiten. Allerdings produ-
zieren beide Methoden unterschiedliche Ergebnisse, wobei die Qualitéit (Korrektheit)
der berechneten Mappings nicht evaluiert wird.

Martins etal. [I125] schlagen einen Ansatz zur Evolution von Ontologiemappings
vor, wobei mogliche Inkonsistenzen in Mappings, abhéngig von der zuvor angewand-
ten Evolutionsstrategie in der Ontologie, aufgelost werden sollen. Die Autoren un-
terscheiden elementare Anderungen an Ontologiemappings (z. B. die Hinzufiigung
oder Loschung von Attributwerten des Quell- oder Zielkonzepts) und zusammen-
gesetzte Mappinginderungen (z. B. Anderung von Attributwerten des Quell- oder
Zielkonzepts). Der vorgeschlagene Mappingevolutionsprozess versucht fiir jede von
Anderungen betroffene Korrespondenz, den zuvor angewandten Evolutionsprozess
der Ontologie zu identifizieren. Wenn mindestens eine Strategie ermittelt wird, wird
eine Menge von Mappinginderungen durchgefiihrt. Die Arbeit diskutiert den Evolu-
tionsprozess in der Ontologie selbst und einem davon betroffenen Mapping beispiel-
haft anhand einer Konzeptloschung. Entsteht ein verwaistes Ontologiekonzept, wird
dieses unterhalb des Wurzelkonzepts neu eingehéingt (,reconnect orphaned concept
to root"). Eine ungiiltige Korrespondenz zu dem geloschten Konzept wird aus dem
Mapping entfernt oder zum Elternkonzept des geloschten Konzepts umgehangen. Da
der Evolutionsprozess beispielhaft diskutiert wird, bleibt unklar, ob in jedem Fall
ein konsistentes Mapping beziiglich der neuen Ontologieversion(en) erzeugt wird.
Fiir die Evaluierung haben Experten vier Mappingversionen zwischen Ontologien
von jeweils 15-25 Konzepten erstellt. Fiir den Vergleich der automatisch adaptierten
mit den manuell erstellten Mappingversionen werden keine konkreten Evaluations-
ergebnisse beziiglich der Qualitdt der erzeugten Mappings beschrieben.

Das System OnEX [80] erlaubt die Migration von Annotationen zwischen biologi-
schen Objekten (z.B. Genen) und Ontologiekonzepten infolge der Veréffentlichung
einer neueren Version. Dazu werden zunéchst Unterschiede zwischen der alten und
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neuen Ontologieversion bestimmt. Die Adaptierung einer Annotation erfolgt, falls
das beteiligte Ontologiekonzept geloscht, auf veraltet (,obsolet”) gesetzt oder mit ei-
nem anderen Konzept (fuse) zusammengefasst wurde. Der Nutzer erhilt eine Uber-
sicht der beobachteten Anderungen sowie eine Liste der durch diese Anderungen be-
einflussten Annotationen. Auf Basis dieser Informationen kann er die veralteten An-
notationen auf die neue Ontologieversion migrieren. Im Falle einer Konzeptloschung
werden die abhingigen Annotationen ebenfalls geloscht. Annotationen zu obsoleten
Konzepten konnen geloscht oder aktualisiert werden. Beispielsweise veroffentlicht
GO fiir obsolete Konzepte ein Mapping zu alternativen, giiltigen Konzepten, die
OnEX dem Nutzer gegebenenfalls prasentiert. Wenn ein Konzept mit einem ande-
ren Konzept zusammengefasst wird, konnen abhéngige Annotationen geldscht oder
zu dem neuen Zielkonzept migriert werden. OnEX ermdglicht die Migration ungil-
tiger Annotationen infolge einiger ,informationsreduzierender* Anderungen, unter-
stiitzt jedoch keine weiteren Anderungsarten wie Hinzufiigungen oder das Aufspalten
von Konzepten. Die Arbeit prisentiert die praktische Anwendung der Annotations-
migration fiir Nutzer, allerdings wurden die verwendeten Anderungsoperationen und
Adaptierungsstrategien nicht formal und detailliert vorgestellt.

2.2.3 Zusammenfassung und Abgrenzung der eigenen Arbeit

Ein Grofsteil der existierenden Ontologien und Schemas wird an neue oder verdnderte
Anforderungen angepasst. Ontologieinderungen haben Auswirkungen auf abhéngi-
ge Daten und Applikationen wie z. B. Ontologie- und Annotationsmappings. Diese
konnen somit ungiiltig werden und miissen entsprechend angepasst bzw. aktualisiert
werden. Die Nutzung von Ontologien und ontologiebasierten Mappings ist insbeson-
dere im Bereich der Lebenswissenschaften weit verbreitet. Die intensive Erforschung
der Doméne fiihrt zu zahlreichen neuen Erkenntnissen und somit zur regelméfbigen
Erweiterung und Uberarbeitung der Ontologien. Nutzer von Ontologien und onto-
logiebasierten Anwendungen in den Lebenswissenschaften miissen dementsprechend
haufig mit der Verdffentlichung neuer Ontologieversionen umgehen.

Im Gegensatz zur Evolution von Ontologien wurde die Evolution und Adaptierung
von ontologie- bzw. schemabasierten Mappings bisher nur wenig untersucht. Ers-
te Analysen [81], [44] verdeutlichen, dass ontologiebasierte Mappings im Bereich der
Lebenswissenschaften Anderungen unterliegen, jedoch ist nicht bekannt, wie und
durch welche Anderungen die Mappings beeinflusst werden. Aus diesen Griinden
untersucht diese Dissertation die Evolution von Ontologie- und Annotationsmap-
pings, insbesondere im Bereich der Lebenswissenschaften. Dazu werden zunéchst
verschiedene Mafke eingefiihrt, die Aufschluss iiber die Stabilitit und Glaubwiirdig-
keit von Ontologiemappings infolge der Evolution der zugrunde liegenden Ontologien
geben (Kapitel [4] [5). Dabei wird u.a. der Einfluss verschiedener Match-Verfahren
auf die Evolutionsintensitdt der Mappings analysiert. Zudem werden die Evoluti-
on von Annotationsmappings (Kapitel [7)) sowie Auswirkungen der Ontologie- und
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Annotationsevolution auf funktionale Analysen grofser biologischer Datensédtze un-
tersucht (Kapitel . Ziel der Arbeiten ist es, Nutzer zu unterstiitzen, u. a. die Aus-
wirkungen der Ontologieevolution auf abhéingige ontologiebasierte Mappings und
Analyseergebnisse einschitzen und bewerten zu kénnen.

Aufgrund der Evolution von Ontologien besteht die Notwendigkeit, Mappings auf
giiltige Ontologieversionen zu migrieren. Ein wichtiger Beitrag dieser Arbeit sind
zweil Ansétze zur (semi-) automatischen Adaptierung ontologiebasierter Mappings
(Kapitel [6). Tabelle fasst die Eigenschaften existierender Verfahren basierend
auf den in Kapitel [1] diskutierten Anforderungen zur Adaptierung von Mappings
zusammen und vergleicht diese mit den Anséitzen der vorliegenden Arbeit.

Der eigene kompositionsbasierte Ansatz verwendet ein Ontologiemapping zwi-
schen Ontologieversionen und kombiniert dieses mit dem veralteten Mapping. Hin-
gegen nutzt das eigene Diff-basierte Adaptierungsverfahren ein komplexes Diff-
Evolutionsmappings zur Mappingmigration. Beide Anséitze versuchen moglichst
grofse Teile zuvor bestimmter Mappings wiederzuverwenden. Bisherige Verfahren
versuchen ebenfalls bestehende Korrespondenzen zu erhalten, jedoch unterscheidet
sich der Grad der Wiederverwendung teilweise deutlich. Beispielsweise nutzen Khat-
tak etal. [I00] ein Diff-Evolutionsmapping, um von Anderungen betroffene Korre-
spondenzen zu 16schen und anschlieffend alle geéinderten Ontologiebereiche automa-
tisch mit der anderen Ontologie abzugleichen. Dadurch entsteht zwar ein aktuelles
Mapping, jedoch ist dessen Qualitit fragwiirdig. Bisherige Ansétze betrachten zu-
meist nur ein Evolutionsmapping fiir einfache Anderungen und beriicksichtigen nicht
die Auswirkungen komplexer Anderungsoperationen wie merge oder split. Kondyla-
kis et al. [I07] nutzen zwar ein komplexes Diff-Evolutionsmapping, jedoch unterstiit-
zen sie Nutzer nur durch das Aufzeigen von Ontologieinderungen und bieten keine
konkreten Vorschlége fiir eine Migration ungiiltiger, ontologiebasierter Anfragen. Die
meisten der existierenden Ansétze erzeugen ein konsistentes Mapping beziiglich der
neuen Ontologieversionen, verzichten jedoch auf die Erstellung neuer Korresponden-
zen zu hinzugefiigten Konzepten. Im Gegensatz dazu wird in dieser Arbeit die Erstel-
lung eines konsistenten und moglichst vollstdndigen Mappings verfolgt. Dazu werden
Vorschlage fiir Korrespondenzen zu neuen Konzepten generiert, welche durch Nutzer
verifiziert werden konnen. Insbesondere der Diff-basierte Ansatz bietet individuelle
Strategien zur Adaptierung infolge verschiedener komplexer Ontologieinderungen
wie merge und split. Beide Verfahren beriicksichtigen zudem die Semantik (z.B.
Aquivalenz, ,more general“-Beziechung) der erzeugten Korrespondenzen, wohingegen
existierende Ansétze eine einheitliche Mappingsemantik unterstellen. Bisher erfolgte
eine Evaluierung der Adaptierungsverfahren zumeist anhand einiger manueller An-
derungen in teilweise sehr kleinen Ontologien beziiglich der Zeitersparnis gegeniiber
einer Neubestimmung der Mappings. Im Gegensatz dazu wird in dieser Arbeit ins-
besondere die Qualitit der adaptierten Mappings anhand realer Mappings zwischen
Versionen sehr grofer Ontologien wie z. B. NCIT und SCT evaluiert.
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Vergleich der eigenen Ansédtze mit bestehenden Verfahren zur

Adaptierung von Mappings.

Tabelle 2.1
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2.3 Schema- und Ontologie-Matching

Methoden des Schema- und Ontologie-Matchings werden u.a. wéihrend der Ad-
aptierung ontologiebasierter Mappings zur Erzeugung neuer Korrespondenzen be-
notigt. Im Folgenden werden zunéchst grundlegende Verfahren des Schema- und
Ontologie-Matchings vorgestellt. Dabei werden komplexe Match-Strategien (Match
Workflows), semantische Ontologiemappings und einige Evaluierungsverfahren vor-
gestellt. Im Anschluss werden Methoden zum skalierbaren Ontologie-Matching dis-
kutiert. Diese umfassen Verfahren zur Reduktion des Suchraums und zum paralle-
len Matching sowie Ansétze basierend auf der Wiederverwendung und Komposition
existierender Mappings. Weiterhin werden Match-Ansitze und -Systeme aus dem
Bereich der Lebenswissenschaften diskutiert. Abschlieffend erfolgt die Abgrenzung
der in dieser Arbeit vorgestellten Match-Verfahren von existierenden Ansétzen.

2.3.1 Verfahren des Schema- und Ontologie-Matchings

Schema- bzw. Ontologie-Matching-Verfahren dienen der Bestimmung von Korre-
spondenzen zwischen den Konzepten zweier Schemas (z. B. relationale Datenbank-
oder XML-Schemas) bzw. Ontologien. Typischerweise wird ein Quellschema auf ein
Zielschema abgebildet. Die Menge der identifizierten Korrespondenzen bildet ein
Schema- bzw. Ontologiemapping (engl. schema mapping, ontology mapping, onto-
logy alignment). Neben einem paarweisen Abgleich der Schemas / Ontologien (engl.
2-way/pairwise matching) existieren einige holistische Ansétze (engl. n-way/holistic
matching), die mehrere Schemas ganzheitlich abgleichen, um z. B. ein gemeinsames
integriertes Mediatorschema zu erstellen [85] 168]. In dieser Arbeit wird ausschliefs-
lich das paarweise Schema- und Ontologie-Matching betrachtet. Automatische Ver-
fahren kommen zum Einsatz, um den manuellen Aufwand einer Mappingerstellung
zu reduzieren. Insbesondere fiir sehr grofe Ontologien kann ein manueller Abgleich
sehr zeitaufwendig, fehleranfillig und teilweise nicht realisierbar sein, weshalb eine
Automatisierung sinnvoll ist. Automatische Verfahren allein geniigen jedoch nicht,
um Ontologiemappings von hoher Qualitit zu erstellen. Die generierten Korrespon-
denzen miissen durch Experten verifiziert und vervollstindigt werden, weshalb haufig
der Begriff des semi-automatischen Matchings verwendet wird.

Der Bereich des Schema- und Ontologie-Matchings wurde in den letzten Jahren
intensiv erforscht, so dass bereits zahlreiche Algorithmen und Prototypen existie-
ren. Die Arbeiten [153, 160, 49] geben einen Uberblick zur Thematik. Rahm und
Bernstein [I53] publizierten eine erste Klassifikation fiir Schema-Matching-Ansétze
und unterscheiden grundsitzlich individuelle Ansétze und kombinierte Verfahren.
Individuelle Match-Ansédtze werden in metadaten- und instanzbasierte Verfahren
unterteilt. Metadatenbasierte Verfahren nutzen Informationen des Schemas bzw.
der Ontologie, wobei element (konzept)- und strukturbasierte Ansétze unterschie-
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den werden. Elementbasierte Verfahren vergleichen Konzepte u. a. auf Basis der lin-
guistischen Ahnlichkeit ihrer konzept-assoziierten Informationen wie beispielsweise
Namen, Synonyme, Datentypen oder Beschreibungen. Dabei kommen verschiedene
String-basierte Ahnlichkeits- oder Distanzfunktionen zum Einsatz. Beispielsweise
basiert die Levenshtein-Distanz (auch Editierdistanz) [117, [70] auf der minimalen
Anzahl notwendiger Editieroperationen, um einen String S; in einen anderen String
Sy zu iberfithren. Token-basierte Verfahren zerlegen die zu vergleichenden Strings
S1 und Sy zundchst in Teil-Strings (Token). So bildet n-Gram fiir einen String al-
le Teil-Strings der Liinge n (z.B. Trigram = 3-Gram) [49]. Die Ahnlichkeit zweier
Strings S; und Sy wird anschliefend anhand der Ahnlichkeit ihrer Tokenmengen T}
und 75 mithilfe typischer Mengenoperationen und Mafe wie beispielsweise Jaccard

(I%D%’I) [92, 122] oder Dice (2- \|TT11|$\7;2“2||) [122], 27] berechnet. Strukturbasierte Verfah-

ren bestimmen die Ahnlichkeit von Konzepten, indem beispielsweise Informationen
iiber den lokalen Kontext eines Konzepts wie Kinder-, Eltern- oder Geschwister-
konzepte in das Matching einbezogen werden. Weiterhin nutzen Graph-Matching-
Algorithmen, wie der iterative Fixpunkt-Algorithmus Similarity Flooding [132] die
Ontologiehierarchie um Ahnlichkeitswerte auf benachbarte Konzepte zu propagie-
ren. Im Gegensatz zu metadatenbasierten Ansétzen gleichen instanzbasierte Ver-
fahren zwei Konzepte anhand der Ahnlichkeit ihrer zugeordneten Instanzen ab, wo-
durch wertvolle Hinweise zur Bedeutung der Schemaelemente gewonnen werden kon-
nen [153]. Instanzbasierte Verfahren konnen u. a. ergiinzend eingesetzt werden, falls
die im Schema vorhandenen Informationen nicht ausreichen, um automatisch Korre-
spondenzen zu identifizieren. So konnen Kategorien verschiedener Produktkataloge
anhand gemeinsam zugeordneter Produkte abgeglichen werden [175]. In den Lebens-
wissenschaften werden Annotationen genutzt, um Korrespondenzen zwischen Kon-
zepten der GO-Subontologien anhand der Uberlappung ihrer zugeordneten Gene zu
bestimmen [104]. Um eine Ahnlichkeit zweier Konzepte anhand ihrer Instanzmengen
zu bestimmen, kann dhnlich zu Tokenmengen z. B. das Dice-Mak eingesetzt werden.

Es existieren folglich viele verschiedene Match-Verfahren, welche mehr oder weniger
gut fiir verschiedene Szenarien geeignet sein konnen. Oft kann ein einzelner Mat-
cher kein zufriedenstellendes Ergebnis produzieren. Hingegen kann die Kombination
mehrerer individueller Verfahren eine erh6hte Match-Qualitdt erzielen, da sich Ver-
fahren gegenseitig erginzen konnen. Der Ubersichtsartikel [I53] unterscheidet dazu
hybride und zusammengesetzte (composite) Matcher. Ein hybrider Matcher inte-
griert mehrere Match-Kriterien in einem Matcher. Beispielsweise berechnet COMAs
NamePath-Matcher [41] die Ahnlichkeit zweier Elemente auf Basis der Ahnlichkeit
ihrer ,hierarchischen Namen®, so dass sowohl Elementnamen als auch die Schema-
struktur einbezogen werden. Zunéchst werden Elementnamen auf einem Pfad vom
betrachteten Element zur Wurzel konkateniert, bevor die linguistische Ahnlichkeit
der Namenspfade berechnet wird. Zusammengesetzte Matcher kombinieren hingegen
die Ergebnisse verschiedener unabhéngig ausgefiihrter Matcher und kénnen flexibel
aus einem Repertoire individueller Matcher zusammengesetzt werden.
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Abbildung 2.2: Match Workflow in COMA (Abbildung aus [41]).

Match Workflows

Viele Match-Systeme unterstiitzen verschiedene Matcher und bieten somit die Mog-
lichkeit, diese zu kombinieren. Abbildung zeigt die typische Verarbeitung eines
Match Workflows in COMA [41], die eine flexible Kombination mehrerer Matcher er-
laubt. Zunichst werden zwei Eingabeschemas S1 und S2 konvertiert und in das inter-
ne Format (graphartige Struktur) iiberfithrt. Das anschliefende Matching kann meh-
rere [terationen umfassen, um das Mapping schrittweise zu verbessern. Jede Iteration
umfasst einen optionalen Schritt zur Integration von Nutzerentscheidungen (Feed-
back), die Ausfiihrung verschiedener Matcher sowie die Kombination der einzelnen
Match-Ergebnisse. Geeignete Matcher kénnen aus einer Matcher-Bibliothek (Mat-
cher Library) ausgewihlt werden. COMA bietet individuelle (Simple) und hybride
Matcher (Hybrid) sowie Matcher basierend auf der Wiederverwendung existierender
Mappings (Reuse-oriented). Jeder Matcher bestimmt ein Zwischenergebnis, beste-
hend aus einer Menge von Korrespondenzen zwischen den Eingabe-Schemas. Dabei
ist jeder Korrespondenz ein Ahnlichkeitswert zwischen 0 und 1 zugeordnet. Das Er-
gebnis der Matcher-Ausfiihrung fiir £ Matcher, m S1-Elemente und n S2-Elemente
ist ein k x n x m-Wiirfel bestehend aus Ahnlichkeitswerten. Anschliekend sollen die
Ergebnisse der individuellen Matcher-Ausfiihrung (Ahnlichkeitswerte im Wiirfel) zu
einem Ergebnis kombiniert werden. Dazu werden zunéchst fiir jede Korrespondenz
die Matcher-spezifischen Ahnlichkeitswerte zu einem kombinierten Ahnlichkeitswert
aggregiert. Dabei kann u. a. der Durchschnitt (Average) der Ahnlichkeitswerte oder
auch der maximale / minimale (Maz / Min) Ahnlichkeitswert iiber alle Matcher ge-
bildet werden. Das Ergebnis der Aggregation ist eine n x m-Matrix, die je einen kom-
binierten Ahnlichkeitswert fiir jedes mogliche Paar von Schemaelementen enthilt.
Anschliefsend wird eine Selektionsstrategie angewendet, um das Ergebnis zu filtern
und die méglichst besten Korrespondenzen auszuwéhlen. Die einfachste Form der Se-
lektion ist die Auswahl aller Korrespondenzen mit einem Ahnlichkeitswert oberhalb
eines bestimmten Grenzwerts (Threshold). Alternativ kénnen die jeweils n besten
Korrespondenzen fiir jedes S1-Element ausgewihlt werden (MazN). Beispielsweise
wiirde die Anwendung von Maz1 (n = 1) zu einem 1:1-Mapping fiihren, d. h. jedem
S1-Element wird genau ein S2-Element zugeordnet (und umgekehrt). Die MazN-
Selektion mit n > 1 ist besonders sinnvoll, um Nutzer in der interaktiven Phase eine
Korrespondenz fiir jedes Konzept aus mehreren Match-Kandidaten (1:n-Mapping)
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Abbildung 2.3: Match Workflows (Abbildung aus [152]).

auswahlen zu lassen. Die MaxDelta-Selektion verfolgt ein dhnliches Ziel, wahlt je-
doch fiir jedes S1-Element die Korrespondenz mit dem besten (maximalen) Ahn-
lichkeitswert sowie alle Korrespondenzen zu diesem S1-Element mit einem Ahnlich-
keitswert innerhalb eines gewissen Toleranzbereichs delta. Somit werden mehrere
Match-Kandidaten ausgegeben, falls Korrespondenzen mit dem gleichen oder bei-
nahe gleichen Ahnlichkeitswert fiir ein S1-Element vorhanden sind.

COMA ermdoglicht also, dhnlich wie viele andere Match-Systeme, die Ausfithrung
komplexer Match Workflows. Allgemein besteht ein Match Workflow aus verschiede-
nen Phasen (Abbildung [2.3h). Zunéchst findet eine Vorverarbeitung (Preprocessing)
der Ontologieelemente statt. Dazu z&hlen u. a. die Normalisierung von Strings (z. B.
die Entfernung von Trennzeichen), die Analyse von Schema-Charakteristika oder die
Tokenisierung und Indexierung von Konzeptattributen. Anschliefsend findet die Aus-
fiihrung des eigentlichen Matchings statt, das typischerweise aus mehreren Matchern
zusammengesetzt ist (Sub-Workflow). Verschiedene Matcher kénnen sequenziell oder
unabhiingig voneinander ausgefiihrt werden (Abbildung [2.3p) [152, [49]. Bei der se-
quenziellen Ausfiihrung bildet die Ausgabe eines Matchers die Eingabe des néchsten
Matchers, d. h. die Matcher hdngen voneinander ab. Im Gegensatz dazu sind paral-
lele Matcher unabhéngig voneinander. Des Weiteren konnen die Matcher in einer
Mischform aus sequenziellen und parallelen Matchern kombiniert werden. Unter
Verwendung der Zwischenergebnisse finden verschiedene Nachbearbeitungsschritte
(Postprocessing) statt. Die Ergebnisse der einzelnen Matcher miissen aggregiert wer-
den und verschiedene Selektionsstrategien dienen der Auswahl moglichst korrekter
Korrespondenzen (siehe vorheriger Abschnitt zu COMA).

Neben typischen Selektionsstrategien kdnnen weitere fortgeschrittene Techniken z. B.
zur semantischen Verifikation der Korrespondenzen zum Einsatz kommen. Das Sys-
tem ASMOV [94] priift ein Mapping beziiglich verschiedener Arten von Inkonsisten-
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zen und entfernt gegebenenfalls widerspriichliche Korrespondenzen. Beispielsweise
sollen sogenannte ,,CrissCross“-Korrespondenzen vermieden werden. Zwei Korre-
spondenzen (al,bl) und (a2,b2) zwischen den Konzepten zweier unterschiedlicher
Ontologien O1 und O2 (al,a2 € O1 A b1,b2 € O2) sind nicht konsistent zuein-
ander (nicht verifizierbar), falls a2 ein Kind von al ist (a2 < al), bl jedoch ein
Kind von b2 ist (b1 < b2) (oder umgekehrt). ASMOV sammelt nicht verifizierte
Korrespondenzen in einer Liste, priift Griinde fiir eine Eliminierung und wiederholt
die semantische Verifikation gegebenenfalls in weiteren Iterationen. Dariiber hinaus
existieren zahlreiche weitere Arbeiten, die das Ontologiemapping im Zusammenhang
mit den Eingabeontologien unter Verwendung von Reasoning-Methoden auf Inkon-
sistenzen untersuchen und diese eliminieren bzw. reparieren (z. B. [I30] 181, ©8]).

Semantische Ontologiemappings

Die meisten Match-Systeme bestimmen Aquivalenzmappings, d. h. sie identifizieren
ausschlieflich Gleichheitsheziehungen zwischen den Konzepten zweier Ontologien
(a =b,a € 01, b € 02). Jedoch existieren auch andere Beziehungstypen wie is-a
oder part-of. Diese sind niitzlich, wenn die zu vergleichenden Ontologien ein unter-
schiedliches Level an Detailinformationen besitzen. Wenn die Quellontologie sehr
detaillierte Informationen enthélt, die Zielontologie hingegen die Thematik eher ge-
nerisch beschreibt, existieren tendenziell weniger Aquivalenzbeziehungen zwischen
beiden Ontologien. Da die Konzepte der Zielontologie allgemeiner sind als jene der
Quellontologie, ist es sinnvoll, ein semantisch reichhaltigeres Mapping mit weiteren
Beziehungstypen wie z. B. is-a oder part-of zu bestimmen. Dariiber hinaus sind se-
mantisch ausdrucksstarke Mappings hilfreich fiir Applikationen wie beispielsweise
das Zusammenfithren (Merging) von Ontologien [I57, 156]. Nur wenige Ansétze
verfolgen neben der Bestimmung von Aquivalenzbeziehungen die Bestimmung von
is-a- oder part-of-Beziehungen (z.B. [165], b8, 59, [72]). Die verschiedenen Ansét-
ze nutzen unterschiedliche Notationen bzw. Bezeichnungen wie z. B. is-a, less ge-
neral oder Subsumptionsbeziehung. Die Autoren des semantischen Match-Systems
S-Match [58, 59] bestimmen Aquivalenzbeziehungen (=), less general (C), more ge-
neral (J), Mismatch bzw. Disjunktheits- (L) und overlapping / Schnittmengen (M)-
Beziehungen. Zusétzlich ordnen sie die Beziehungen entsprechend ihrer Bindungs-
stidrke vom stirksten zum schwichsten Beziehungstyp: =, C, J, 1, ', wobei C und
1 die gleiche Bindungsstérke haben. Der Ansatz in [6] verfolgt eine semantische An-
reicherung von Aquivalenzmappings, die zuvor durch ein Standard-Match-System
bestimmt wurden. Dabei werden neben Gleichheitsbeziehungen auch is-a- und part-
of -Beziehungen bestimmt. Die vorgestellte Methode kann flexibel auf existierende
Ontologiemappings angewendet werden. Dadurch entsteht ein semantisch ausdrucks-
starkes Mapping, das fiir weitere Applikationen niitzlich ist. Semantische Mappings
sollen in dieser Arbeit im Kontext der Mappingadaptierung beriicksichtigt werden,
insbesondere wenn komplexe Anderungen wie split oder merge auftreten.
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Evaluierung

Bellahsene et al. [12] geben einen aktuellen Uberblick zur Evaluierung von Schema-
und Ontologie-Matching. Im Folgenden soll nur ein kurzer Uberblick iiber die in der
Arbeit verwendeten Mafse und Kriterien gegeben werden. Im Bereich des Schema-
und Ontologie-Matchings wird typischerweise die Qualitat der Ergebnisse automati-
scher Match-Verfahren unter Verwendung der Mafe Precision, Recall und F-Measure
untersucht. Dazu muss ein korrektes Mapping (Goldstandard, Referenzmapping) zur
Verfiigung stehen. Durch Vergleich des korrekten und des automatisch bestimmten
Mappings konnen richtig positive (¢rue positive, TP), falsch positive (false positive,
FP) und falsch negative (false negative, FN) Korrespondenzen bestimmt werden.

Die Precision (Genauigkeit) gibt den Anteil der korrekt identifizierten gegeniiber
allen identifizierten Korrespondenzen an:

|TP|

Precision = W

Der Recall (Abdeckung) gibt den Anteil der korrekt identifizierten Korrespondenzen
gegeniiber allen Korrespondenzen des Referenzmappings an:

_ TP
Recall = TP FN]

Das F-Measure bildet das harmonische Mittel aus Precision und Recall:

_ __ 9 . Precision * Recall
I — Measure = 2 Precision+Recall

Weiterhin kénnen Aspekte wie die Laufzeit oder der Speicherverbrauch von Match-
Verfahren untersucht werden. Geringe Laufzeiten sind u.a. wichtig in interaktiven
Anwendungen, wenn Mapping-Designer bei der manuellen Mappingerstellung un-
terstiitzt werden sollen [I52] 12]. Zudem konnen Reasoning-Methoden eingesetzt
werden, um zu testen, ob ein Mapping fehlerfrei ist, d. h. keine Inkonsistenzen oder
Widerspriiche enthilt. Dazu kann eine Ontologie aus den zwei Ausgangsontologien
und dem dazwischen bestehenden Mapping zusammengefasst und beziiglich der Er-
fiilllbarkeit (Satisfiability) der Konzepte iiberpriift werden. Zur Evaluierung kann
dann ein Ratio aus dem Anteil nicht erfiillbarer Konzepte im Verhaltnis zur Grofe
der zusammengefassten Ontologie (Unsatisfiability Measure) [129] dienen.

Die Organisatoren der Ontology Alignment Evaluation Initiative (OAEI)! fiihren
seit, 2004 jahrlich vergleichende Evaluierungen von Systemen zum Ontologie- und
Schema-Matching durch. OAEI bietet dazu verschiedene Benchmarks aus unter-
schiedlichen Doménen wie Sozialwissenschaften (Library Track), Konferenzorgani-
sation (Conference Track) oder Anatomie (Anatomy Track). Ziel ist es, Stérken und
Schwichen der einzelnen Systeme u. a. beziiglich der Qualitit der erzielten Match-
Ergebnisse und der Laufzeit der Systeme [48]| aufzuzeigen. Dariiber hinaus kommen
z.B. innerhalb des Large BioMed Tracks spezielle Mafke wie das Unsatisfiability
Measure'' zum Einsatz.

Onttp://oaei.ontologymatching.org
Uhttp://www.cs.ox.ac.uk/isg/projects/SEALS/caei/2012/results2012
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2.3.2 Skalierbares Ontologie-Matching

Trotz der umfangreichen Forschung auf dem Gebiet des Schema- und Ontologie-
Matchings, haben viele Systeme Probleme, sehr grofe Ontologien zu verarbeiten.
Insbesondere in den Lebenswissenschaften existieren Ontologien, welche mehrere
zehntausende Konzepte (z. B. GO, NCIT, FMA) oder gar mehrere hunderttausende
Konzepte (SCT) umfassen. Ziel automatischer Match-Verfahren ist es, Mappings
hoher Qualitiat (Effektivitdt) in einer vertretbaren Laufzeit (Effizienz) zu bestim-
men. Jedoch wird das Finden korrekter Korrespondenzen durch den enorm groften
Suchraum (quadratisch beziiglich der Groke der Ontologien) erschwert. Es ist al-
so wichtig, dass Match-Systeme auch fiir sehr grofe Ontologien skalieren [152]. Im
Rahmen der OAEI-Evaluierungen haben sich die Systeme in den letzten Jahren be-
ziiglich der erreichten Qualitdt und Laufzeit verbessert [48]. Viele Systeme haben
jedoch weiterhin Probleme, sehr grofe Match-Aufgaben wie den 2012 eingefiihr-
ten Large BioMed Track zum Abgleich sehr grofser biomedizinischer Ontologien,
zu absolvieren [3]. Haufig halten Match-Systeme Zwischenergebnisse (Wiirfel der
Ahnlichkeitswerte) vollstindig im Hauptspeicher, was beim Matching sehr grofer
Ontologien zum Abbruch des Match-Prozesses oder zu einer deutlichen Erhéhung
der Ausfiihrungszeit (z. B. durch Swapping) fiihren kann. Somit ist die Verbesserung
der Performanz trotz der bisherigen Fortschritte ein wichtiges Ziel im Bereich des
Schema- und Ontologie-Matchings [152] 145].

Fiir ein skalierbares Matching ist es sinnvoll, die bendtigten Hauptspeicher- und
CPU-Anforderungen gering zu halten [152]. Linguistische Match-Techniken kénnen
effiziente Verfahren zur Berechnung von String-Ahnlichkeiten einsetzen. So kann
eine Tokenisierung und Indexierung von Konzeptattributen, die im Matching ge-
nutzt werden, als Vorverarbeitungsschritt ausgefiithrt werden (z. B. [L09, 97]). Struk-
turelle Match-Verfahren kénnen u.a. durch Vorberechnung der Konzeptvorgénger,
-nachfolger oder -pfade optimiert werden [5], so dass nicht fiir jede strukturelle Anfra-
ge erneut die Hierarchie traversiert und die gesamte Ontologiestruktur im Hauptspei-
cher gehalten werden muss. Eine strukturelle Indexierung kann durch ein Verfahren
wie die range compression [1] erreicht werden. Dabei werden Konzepte nummeriert
und zum Wertebereich (Intervall) ihrer Nachfolgerkonzepte assoziiert. Neben derar-
tigen Optimierungen diskutiert Rahm in [I52] vier aussichtsreiche Richtungen fiir
das skalierbare Matching grofer Ontologien (large-scale matching):

e Reduktion des Suchraums (durch partitionsbasiertes Matching und friithes Ver-
werfen unéhnlicher Konzeptpaare)

e Paralleles Matching

e Selbst-konfigurierende Match Workflows

e Wiederverwendung existierender Match-Ergebnisse

Im Folgenden werden insbesondere relevante Ansitze zur Reduktion des Suchraums,
zum parallelen Matching und zur Wiederverwendung von Mappings diskutiert.
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Verfahren zur Reduktion des Suchraums

Grundsitzlich hat das Matching von Ontologien eine quadratische Komplexitit, da
alle Konzepte der Quellontologie mit allen Konzepten der Zielontologie verglichen
werden (kartesisches Produkt beziiglich Ontologiegrofse). Typischerweise iiberlappen
nur bestimmte Regionen zweier Ontologien, so dass ein Grofsteil der Vergleiche nicht
zu korrekten Korrespondenzen fithrt. Daher ist es sinnvoll, zunéchst Partitionen zu
identifizieren, die aller Wahrscheinlichkeit nach iiberlappende Informationen enthal-
ten. Partitionsbasierte Ansétze zerlegen das Match-Problem in Teilprobleme, indem
die Eingabeontologien zunéchst partitioniert und anschliefsend partitionsweise ver-
glichen werden. Um den Suchraum zu reduzieren, ist es sinnvoll, jede Partition der
Quellontologie nur mit einer / wenigen Partitionen der Zielontologie zu vergleichen.
Dadurch kann sich die Effizienz des Matchings beziiglich der Laufzeit und Speicher-
anforderungen signifikant verbessern. Zudem kann eine Verbesserung der Precision
erreicht werden, wenn Vergleiche, die ohnehin zu falsch positiven Korrespondenzen
fiihren wiirden, von vornherein vermieden werden.

Einer der ersten Ansitze zur Partitionierung ist das fragmentbasierte Schema-
Matching in COMA++ [8] [42]. In der ersten Phase werden Schemafragmente (Sub-
Schemas) manuell bestimmt. Anschliefend werden dhnliche Fragmente durch ein
“leichtgewichtiges Matching, z. B. durch Abgleich der jeweiligen Wurzeln der Sub-
Schemas, identifiziert. Jedes der dhnlichen Fragmentpaare wird unabhéngig von-
einander abgeglichen und entstandene Teilmappings werden zum finalen Mapping
zusammengefiihrt.

Das Ontologie-Matching-System Falcon [87] verfolgt ebenfalls einen partitionsbasier-
ten Ansatz [88] (siehe Abbildung[2.4). Zunichst werden die Ontologien mithilfe einer
strukturellen Clustering-Methode in Blocke (blocks) zerlegt. Diese Blocke werden
anschliefend anhand sogenannter Anker (anchors) abgeglichen, um dhnliche Block-
paare (block mappings) zu identifizieren. Anker sind Korrespondenzen zwischen sehr
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dhnlichen Elementen, die anhand einer linguistischen Ahnlichkeit unter Verwendung
von Elementnamen und -kommentaren durch Abgleich der vollstindigen Ontologien
vorberechnet werden. Spater werden nur dhnliche Blocke, die einen gemeinsamen
Anker haben, unter Verwendung einer komplexeren Match-Strategie verglichen. Die
Autoren geben an, dass die Vorberechnung der Anker circa die Hélfte der Ausfiih-
rungszeit ihres Algorithmus benotigt. Das System TaxoMap verfolgt einen &hnlichen
Ansatz, partitioniert jedoch zunéchst eine Ontologie und versucht anschlieffend ent-
sprechende Partitionen in der zweiten Ontologie zu identifizieren |72} [71]. Wenn eine
der beiden Ontologien wesentlich grofer und ausdrucksstarker ist als die andere, be-
stimmen Zhong et al. [I90] die Subontologie (Partition) in der groferen Ontologie, die
am dhnlichsten zu der kleineren Ontologie ist. Dazu werden Ahnlichkeitswerte unter
Verwendung eines Name-Matcher sowie eines WordNet!2-basierten Matchers fiir das
kartesische Produkt beziiglich der Ontologiegrofen berechnet. Unter Auswertung
der Nachbarkonzepte dhnlicher Konzepte werden zusammenhingende Subgraphen
identifiziert und zu einer Subontologie zusammengefiigt. Diese wird anschlieffend
mit der zweiten Ontologie unter Verwendung einer aufwendigeren Methode wie z. B.
Similarity Flooding [132] abgeglichen.

Der Anchor-Flood-Algorithmus [I59] nutzt Anker als Startpunkt, um schrittwei-
se Konzepte in deren struktureller Umgebung (Nachbarschaft) abzugleichen. Anker
werden dabei als gegeben vorausgesetzt, d.h. deren Bestimmung ist nicht Teil des
Algorithmus. Das Matching neu hinzukommender Korrespondenzen wird solange
ausgefiihrt, bis keine Korrespondenzen mehr identifiziert werden oder alle Konzep-
te betrachtet wurden. Die Ausgabe des Algorithmus ist eine Menge von Mappings
zwischen Teilgraphen der Ontologien, sogenannten Segmenten (Partitionen). Das
System LogMap [97] berechnet zunichst effizient exakte Anker-Korrespondenzen
mithilfe zuvor erstellter lexikaler und struktureller Indizes. Unter Nutzung der An-
ker, des strukturellen Index und Horn-Klauseln detektiert LogMap ,nicht erfiillbare”
Klassen und fiihrt direkt eine Mappingreparatur durch. Die Autoren geben an, dass
die Methode gegebenenfalls unvollstdndig im Vergleich zu klassischen Reasoning-
Methoden ist, jedoch eine gute Anndherung bietet und sehr effizient ist (linear
beziiglich der Ontologiegrofe). Anschlieffend werden in der strukturellen Umgebung
der verbleibenden Anker neue Korrespondenzen unter Verwendung einer String-
basierten Match-Methode berechnet. Die Mappingreparatur und das Matching wer-
den iterativ fortgefiihrt bis alle Anker und neu hinzukommenden Korrespondenzen
abgearbeitet wurden. LogMap vermeidet die Auswertung des kartesischen Produkts
der Eingabeontologien und skaliert somit fiir sehr grofe Ontologien. Zudem bereinigt
es logische Inkonsistenzen, wodurch die Precision verbessert werden kann.

Eine weitere Moglichkeit zur Reduktion des Suchraums ist die friihe Eliminie-
rung sehr undhnlicher Konzeptpaare. Methoden mit diesem Ziel werden auch als
»Blocking“-Methoden [11] bezeichnet und kommen insbesondere fiir das Matching
von Instanzen bzw. Objekten (engl. object matching, record linkage, entity reso-

12WordNet: http://wordnet.princeton.edu/
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lution, duplicate detection) zum Einsatz, da in diesem Bereich der Suchraum oft
weit grofier ist als fiir Ontologie-Matching-Probleme. Der ,, Quick Ontology Mapping*
(QOM)-Ansatz [47] verfolgt eine Reduktion des quadratische Suchraums, in dem nur
ein Teil aller moglichen Konzeptpaare zweier Ontologien als Kandidaten fiir das ei-
gentliche Matching ausgewahlt werden. Dazu werden verschiedene Heuristiken wie
die Auswahl von Konzepten anhand &hnlicher Namen (label) unter Verwendung einer
sortierten Namensliste angewendet. Aukerdem werden strukturelle Ahnlichkeiten der
Konzepte ausgenutzt, um Konzeptpaare als Kandidaten zu identifizieren. Die Auto-
ren zeigen, dass die Komplexitéit von QOM fiir Ontologien der Gréfe n O(n - log(n))
betriigt, anstelle der iiblichen O(n?)-Komplexitit vieler Match-Algorithmen. Die em-
pirische Evaluierung zeigt, dass geringe Verluste beziiglich der Qualitét der berech-
neten Ontologiemappings in Kauf genommen werden miissen. Peukert et al. [149]
schlagen eine regelbasierte Optimierungsstrategie fiir Match Workflows vor. Dabei
dienen Filteroperatoren der Eliminierung undhnlicher Konzeptpaare aus Zwischen-
ergebnissen in sequentiellen Match Workflows. Matcher arbeiten nur auf der Ausgabe
eines zuvor ausgefithrten Matchers (d.h. in einem reduzierten Suchraum). Zudem
werden Match Workflows effizient umgeschrieben (rewrite), so dass parallele Work-
flows bestehend aus unabhéngigen Match-Verfahren sequentialisiert werden, was den
Einsatz der Filteroperatoren auch fiir parallele Match Workflows ermoglicht.

Paralleles Matching

Parallelisierung ist eine weitere Mdoglichkeit, die Ausfiihrung einer bestimmten Auf-
gabe zu beschleunigen. Eine parallele Datenverarbeitung hilft beispielsweise, die
Antwortzeiten fiir Datenbankanfragen drastisch zu reduzieren [I51]. Parallelisierung
kann auch fiir die Beschleunigung von Ontologie-Matching-Aufgaben genutzt wer-
den, allerdings existieren auf diesem Gebiet bisher nur wenige Arbeiten. Die Arbeit
in [I71] diskutiert erste Ideen zur parallelen Ausfithrung von Ontologie-Matching
im Bereich ,,Urban computing” wie z. B. Verkehrsmanagement. Die Autoren schla-
gen die Zerlegung einer in der Doméne bevorzugten Ontologie in mehrere Teile vor,
die parallel auf verschiedenen Rechenknoten mit mehreren anderen Ontologien ab-
geglichen werden, um die bevorzugte Ontologie zu erweitern. Eine Partitionierungs-
strategie, das angewandte Match-Verfahren und eine Realisierung in Form einer
Systemarchitektur oder Evaluierung werden nicht vorgestellt.

Mit V-Doc-+ [185] wurde ein MapReduce-basierter Ansatz zum parallelen Ontologie-
Matching mittels TF-IDF!® vorgestellt. MapReduce ist ein generisches Framework
fiir parallele Berechnungen auf mehreren Rechenknoten [38]. Der V-Doc+ Algorithmus
besteht aus drei Phasen, welche jeweils als MapReduce-Prozess realisiert sind: (1)
Erstellung von Beschreibungen (Descriptions) fiir jede Entitat (Klasse, Eigenschaft,
Instanz), (2) Sammeln von Informationen der Nachbarentitdten und (3) Matching
virtueller Dokumente mittels TF-IDF. Die beiden ersten Phasen dienen der Extrak-

Bengl. Term Frequency-Inverse Document Frequency
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tion der virtuellen Dokumente aus RDF. Dabei miissen u.a. Beschreibungen itera-
tiv von Nachbarknoten aus RDF-Triplen extrahiert werden. Die teilweise notwen-
digen Rekursionen werden durch k-faches Wiederholen eines MapReduce-Prozesses
realisiert. Um in der eigentlichen Matching-Phase unnétige Vergleiche einzusparen,
wird ein Blocking-Schritt durchgefiihrt. Die Autoren nutzen eine Partitionierung an-
hand der auftretenden Worte in den virtuellen Dokumenten. Dabei werden die wich-
tigsten Worte anhand eines scores ausgewdhlt und fiir die Partitionierung genutzt
(Map-Phase). Alle Entitdten zu einem Wort werden an einen Rechenknoten (Re-
ducer) geschickt, der die Ahnlichkeitsberechnung zwischen allen zugeordneten En-
titdten durchfiithrt. Unterschiedliche Wortfrequenzen fithren zu Lastbalancierungs-
problemen, so dass die Autoren spezifische Reducer zur Verarbeitung der Tasks
fiir die haufigsten Worte einsetzen. Die Evaluierung anhand zweier realer Match-
Probleme zeigt, dass die Laufzeit verbessert werden kann und geringe Qualititsver-
luste in Kauf genommen werden miissen.

Skalierbare wiederverwendungsbasierte Match-Verfahren

Ein weiterer Ansatz zur Verbesserung der Effizienz und Effektivitdt von Schema-
und Ontologie-Matching-Ansétzen ist die Wiederverwendung (reuse) bereits exis-
tierender Mappings [153]. Die Wiederverwendung von Mappings wurde bereits im
Zusammenhang mit der Evolution von Mappings diskutiert, um ein veraltetes Map-
ping auf neue Ontologieversionen zu migrieren (Kapitel 2.2). Zum Matching von
Ontologien ist insbesondere die Komposition existierender Mappings zur indirek-
ten Berechnung von Ontologiemappings von Interesse. Dazu werden Mappings von
der Quell- und Zielontologie zu einer Zwischenontologie bendtigt. Diese kann wert-
volles Hintergrundwissen enthalten, wodurch neue Korrespondenzen im Vergleich
zu einem direkten Matching gewonnen werden konnen. Neben einer verbesserten
Match-Qualitit kann eine Verbesserung der Laufzeit erreicht werden, da durch ei-
ne effiziente Kombination existierender Mappings die Evaluierung des kartesischen
Produkt beziiglich der Ontologiegrofe vermieden werden kann. Um Mappings wie-
derverwenden zu konnen, wird eine Infrastruktur zur Verwaltung zuvor bestimmter
Mappings benétigt [152]. Im Bereich der Lebenswissenschaften existieren z. B. Re-
positories mit Mappingsammlungen wie BioPortal [141], das Mappings zwischen
zahlreichen biomedizinischen Ontologien bereitstellt.

Im Rahmen des Model Management wurden bereits verschiedene Schema- und
Mapping-Operatoren, wie compose, extract, match, diff oder merge, vorgeschla-
gen [131] (siehe 2.2). Der compose-Operator (o) bietet die Moglichkeit, zwei Map-
pings zu einem zu kombinieren und eignet sich daher fiir indirekte Match-Ansétze
mit dem Ziel der Mapping-Wiederverwendung. Das Konzept des compose-Operators
wurde im Bereich des Schema-Matchings zum indirekten Matching von Schemas auf
Basis der Wiederverwendung von Mappings angewendet (Reuse-Matcher in COMA
und COMA++) [8, 41]. Der sogenannte MatchCompose-Operator fiihrt eine effizien-
te Kombination von zwei oder mehr Schemamappings durch. Beispielsweise kann ein
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Mapping Mg s3 zwischen zwei Schemas S1 und S3 durch Kombination der bereits
existierenden Mappings zu einem Schema S2 (Mg g0 und Mgs g3) erhalten wer-
den: Mgy g3 = Mgy g2 0 Mg s3. Dabei wird die Transitivitdtseigenschaft ausgenutzt:
wenn eine Korrespondenz (¢,d) (¢ € S1, d € S2) und eine Korrespondenz (d, e)
(e € S3) existieren, dann existiert auch eine Korrespondenz (c, e). Die Eigenschaft
kann insbesondere fiir Gleichheitsbeziehungen ausgenutzt werden. Zur Anwendung
des Reuse-Matchers durchsucht COMA sein Repository nach allen anwendbaren
Mappingpfaden, die beide Schemas verbinden. Die Evaluierung des Reuse-Matchers
zeigte gute Ergebnisse beziiglich der Effizienz und Effektivitat [41], [40].

Zur Losung eines Match-Problems kann es zudem sinnvoll sein, einen Schema-
teil zu identifizieren, der noch nicht durch ein Mapping abgedeckt ist, um fiir
diesen im weiteren Verlauf des Match Workflows gegebenenfalls Korresponden-
zen zu identifizieren. In dem Model Management System Rondo [I33] wurde der
Operator extract eingefiihrt. Nach der Definition in [I31] gibt extract den Teil
eines Models bzw. Schemas zuriick, das nicht an einem Mapping beteiligt ist:
(Sle, Mg151,) = extract(S1, Mgy g2). Fiir ein Schema S1 und dessen Mapping
Mg s2 zu einem weiteren Schema S2 gibt der extract-Operator den bisher nicht
in Mg g2 abgedeckten S1-Schemateil S1. sowie dessen Verkniipfung zum Original-
schema Mg g1, zuriick.

Das Korpus-basierte Match-Verfahren in [123| nutzt eine Wissensbasis bestehend
aus Schemamappings, welche in friitheren Match-Aufgaben erstellt wurden. Diese
Wissensbasis dient als (doménenspezifischer) Korpus, der im Matching wiederver-
wendet werden soll. Zwei zu vergleichende Schemaelemente sind dhnlich, falls beide
den gleichen Elementen im Korpus entsprechen. Die Autoren nutzen ein maschinel-
les Lernverfahren, um Korrespondenzen zwischen den zu vergleichenden Schemas
und dem Korpus zu identifizieren. Um eine Entscheidung zu treffen, ob die Schema-
elemente einem Korpuselement ¢ gleichen, wird fiir jedes ¢ ein Modell basierend auf
verschiedenen Matchern gelernt. Der Ansatz erfordert einen relativ hohen Aufwand
zum Lernen und Anwenden der Modelle, insbesondere wenn sehr grofse Schemas
abgeglichen werden und ein grofer Korpus zur Verfiigung steht [152].

In [126] werden Top-Level-Ontologien, d.h. sehr generische Ontologien, als ,se-
mantische Briicken zum Ontologie-Matching verwendet. Die Autoren nutzen einen
compose-Operator zur Kombination von Mappings zwischen der Top-Level-Ontologie
und den zu vergleichenden Ontologien. Sehr grofse Top-Level-Ontologien wie z. B.
die ,Suggested Upper Merged Ontology* (SUMO) fiihrten zu einer Verbesserung der
Precision und des Recalls fiir das Matching verschiedener Domé&nenontologien.

Es existieren nur wenige Arbeiten zum indirekten Ontologie-Matching bzw. zur Map-
pingkomposition im Bereich der Lebenswissenschaften. Die Arbeit in [I87] schligt
die indirekte Erstellung eines Mappings zwischen zwei Ontologien O1 und O2 un-
ter Verwendung zweier direkter Mappings (Mo1 r.Mo2.r) zu einer Referenzonto-
logie R vor. Insbesondere verwenden die Autoren Mappings zu FMA, um das
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Mapping zwischen MA und dem Anatomieteil des NCIT zu bestimmen. Sie nut-
zen dabei die transitive Eigenschaft dhnlich zum compose-Operator: wenn fiir ein
FMA-Konzept Cr sowohl eine Korrespondenz zu einem MA-Konzept (Cyy, Cr) als
auch zu einem NCIT-Konzept (Cy,CFr) besteht, dann werden die beiden Konzep-
te Cjy und Cy automatisch einander zugeordnet (Cy, Cy). In der Studie konnte
die Qualitit beziiglich F-Measure nicht evaluiert werden, da kein Referenzmap-
ping verfiigbar war. Allerdings zeigen die Experimente, dass das indirekte Mat-
ching einen Grofteil der Korrespondenzen des direkten Matchings identifizieren
kann und zusétzlich einige weitere Korrespondenzen liefert. Tordai et al. [177] pra-
sentieren eine empirische Analyse der Mappingkomposition unter Ausnutzung der
Transitivitiitseigenschaft von Aquivalenzmappings. Sie verwenden dazu u.a. eine
Sammlung von Korrespondenzen aus BioPortal [141], ohne dabei verschiedene Me-
diatorontologien zu unterscheiden. Die Autoren analysieren den Beitrag einzelner
Korrespondenzen zum finalen Mapping, indem sie den Einfluss von Konzeptna-
men und -synonymen ndher untersuchen. In der Evaluierung wurden aus ~570.000
einzelnen Korrespondenzen ~600.000 kombinierte Korrespondenzen erstellt, wobei
die jeweiligen Quell- und Zielontologien nicht unterschieden wurden. Anhand einer
Stichprobe wurde eine Precision der Ergebnisse von 92% ermittelt, wohingegen der
Recall nicht untersucht wurde. Die Studie zeigt, dass durch Komposition einige neue
Korrespondenzen gefunden werden kénnen, die das direkte Matching nicht erzeugt.

2.3.3 Ontologie-Matching in den Lebenswissenschaften

In den vorherigen Abschnitten wurden bereits einige Systeme und Ansétze disku-
tiert, die Ontologien aus dem Bereich Lebenswissenschaften abgleichen. Im Folgen-
den werden dazu einige weitere, relevante Arbeiten vorgestellt.

Es existieren einige Studien, die das Matching von Anatomieontologien betrachten
(z.B. 186, 134, 18] [188] 189]). Beispielsweise prisentiert die Arbeit in [I89] den Ver-
gleich zweier unterschiedlicher Ansétze zum Matching von FMA und GALEN. Beide
Ansétze nutzen eine Kombination aus lexikalen und strukturellen Match-Techniken.
Der erste Ansatz nutzt zusétzlich doménenspezifisches Hintergrundwissen, wohin-
gegen der zweite Ansatz generisch ist und ebenso in anderen Doménen eingesetzt
werden kann. Die Ergebnisse beider Ansétze iiberlappen in grofen Teilen, jedoch
identifizieren beide Ansitze korrekte Korrespondenzen, die der andere Ansatz nicht
finden konnte. Somit kénnten die beiden Methoden jeweils voneinander profitie-
ren. Zudem haben viele Systeme am OAEI Anatomy Track teilgenommen oder das
dort verwendete Anatomie-Referenzmapping zwischen MA und dem Anatomieteil
des NCIT verwendet (z.B. SAMBO [I1I], ASMOV [94], Falcon [87|, Agreement-
Maker [32], GOMMA [102], LogMap [97], YAM++ [137], ServOMap [9]).

Neben dem Matching von Anatomieontologien ist auch das Matching anderer bio-
medizinischer Ontologien wie z. B. GO von Interesse. In [I7] verlinken die Autoren
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die GO mit chemischen Entitdten in ChEBI unter Verwendung von Konzeptnamen
und Synonymen. Der adaptive Ansatz in [I55] bezieht Doménenexperten in den
Match Workflow ein, um verschiedene Vokabulare zur funktionellen Beschreibung
von Genen und Proteinen abzugleichen. Tan et al. [I70] nutzen einen instanzbasier-
ten Ansatz, um u.a. ein Mapping zwischen GO mit der Signal-Ontologie SigO [169]
zu erstellen. Neben lexikalen und strukturellen Match-Techniken kommt ein instanz-
basiertes Verfahren unter Ausnutzung biomedizinischer Literaturquellen zum Ein-
satz. Dabei wird eine Korrespondenz zwischen zwei Konzepten erstellt, falls diese
eine gewisse Uberlappung beziiglich der ihnen zugeordneten wissenschaftlichen Ar-
tikel aufweisen. Ein weiterer instanzbasierter Ansatz nutzt u.a. die Zuordnung von
Proteinen zu Konzepten in GO und OMIM [73] aus, um Korrespondenzen zwischen
biologischen Prozessen und genetischen Krankheiten zu identifizieren. Die LOOM-
Methode [56] gleicht normalisierte Namen und Synonyme der Konzepte ab und un-
terstellt beinahe exakte String-Ahnlichkeit. Die Ergebnisse zeigen eine sehr gute
Precision, jedoch liegt der Recall bei 60%, d. h. es werden eher unvollstandige Map-
pings produziert. Aus den Ergebnissen schlussfolgern die Autoren, dass bereits ein-
fache lexikale Match-Verfahren ausreichen, um Mappings guter Qualitdt zwischen
biomedizinischen Ontologien zu berechnen.

Die Wiederverwendung von Mappings auf Basis der Komposition zeigte bereits eine
Moglichkeit, Hintergrundwissen wiahrend des Matchings auszunutzen. Viele Systeme
beziehen einfache Synonym-Worterbiicher oder eine lexikale Wissensbasis wie Word-
Net in das Matching ein (z. B. [59, &, 190, 119]). Das Match-System SAMBO [I11]
verwendet Doménenwissen aus dem UMLS-Metathesaurus, um das Matching bio-
medizinischer Ontologien zu unterstiitzen. SAMBO nutzt dabei die Ahnlichkeit von
Konzepten der Quell- und Zielontologie in UMLS aus. Fiir die Experimente wur-
de der UMLS-Metathesaurus wihrend des Matchings angefragt. Als Ergebnis erhélt
SAMBO UMLS-Konzepte, welche den gesuchten Term eines Quell- oder Zielkonzepts
enthalten. Den Konzepten wird ein Ahnlichkeitswert auf Basis des Grads der Uber-
einstimmung der Anfrageergebnisse zugewiesen.

Die Arbeit in [46] nutzt Wissen aus zuvor manuell erstellten Mappings fiir
neue Ontologie-Matching-Aufgaben. Die Autoren gruppieren Konzepte der Quell-
ontologie, die mit dem gleichen Konzept der Zielontologie verkniipft sind (n:1-
Mappings). Derartige Cluster werden fiir mehrere Zielontologien erstellt und ver-
glichen. Falls ein Cluster stabil ist, wird diese Information fiir das Matching zu einer
neuen Zielontologie wiederverwendet. Eine Fallstudie [4] erstellt Mappings zwischen
flachen Vokabularen zu einer semantisch reichhaltigeren Ontologie, die Hintergrund-
wissen fiir das Matching liefert.

Das Match-System AgreementMaker [32] wurde fiir die OAEI2011-Teilnahme um
die Verwendung einer Mediatorontologie wiahrend des Matchings erweitert [33].
Durch Ausnutzen der Uberon-Ontologie konnte AgreementMaker verbesserte Er-
gebnisse beziiglich der Qualitdt im Anatomy task im Vergleich zum Vorjahr errei-
chen. Als Erweiterung des Ansatzes wird in [I48| ein Thesaurus aus Synonymen der
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zu vergleichenden Ontologien sowie weiterer externer Ontologien aufgebaut. Dieser
Thesaurus wird dann im anschliefenden lexikalen Matching genutzt. Eine weite-
re Arbeit [31] setzte ebenfalls Uberon als Referenzontologie fiir das Matching der
Anatomieontologien des OAEI ein.

2.3.4 Zusammenfassung und Abgrenzung der eigenen Arbeit

Es existieren bereits zahlreiche Arbeiten zum (semi-) automatischem Schema- und
Ontologie-Matching. Verschiedene Evaluationen zeigten, dass zum einen lexika-
le / linguistische Match-Verfahren eine wichtige Rolle fiir die Qualitit der Match-
Ergebnisse spielen. Zum anderen ist eine Kombination verschiedener metadaten-
und instanzbasierter Matcher in komplexeren Workflows vielversprechend. Zudem
zeigte sich, dass der Einsatz dominenspezifischen Hintergrundwissens sowie die
Wiederverwendung und Kombination bestehender Mappings die Match-Qualitit
und -Laufzeit verbessern konnen. Durch die enorme Grofe einiger Ontologien sind
insbesondere skalierbare Match-Verfahren von Interesse. Einige Arbeiten versu-
chen unnoétige Vergleiche einzusparen, indem moglichst nur iiberlappende Ontologie-
bereiche (Partitionen) miteinander verglichen werden. Andere Ansétze streben eine
friihe Eliminierung undhnlicher Konzeptpaare an, um den Suchraum zu verkleinern.
Bisherige Evaluierungen im Rahmen der OAEI zeigten, dass viele der verfiigharen
Systeme nicht in der Lage sind, besonders grofe Ontologien abzugleichen.

In dieser Arbeit wird das System GOMMA [102] zur automatischen Berechnung von
Ontologiemappings eingesetzt. GOMMA wurde urspriinglich fiir die Verwaltung und
Analyse biomedizinischer Ontologie- und Mappingversionen entwickelt. Im Rahmen
dieser Dissertation wir die Match-Komponente von GOMMA um das kompositions-
basierte Matching zur Wiederverwendung existierender Mappings (Kapitel @ und
die Parallelisierung des Ontologie-Matchings durch Partitionierung der Eingabe-
ontologien (Kapitel erweitert. GOMMA’s Match-Komponente wurde im Rah-
men der OAEI2012 evaluiert. Die Ergebnisse (Kapitel zeigen, dass GOMMA
im Vergleich zu anderen Systemen sehr gute Ergebnisse beziiglich der Effizienz und
Qualitdt des Matchings insbesondere fiir Ontologien aus den Lebenswissenschaften
erreicht.

Die Wiederverwendung und Komposition bereits existierender Mappings wurde bis-
her im Bereich des Schema-Matchings untersucht [41], 40]. Wenige Arbeiten haben
ein indirektes Ontologie-Matching durch Kombination von Ontologiemappings rea-
lisiert [187, 177, 126]. Im Gegensatz zu bisherigen Ansétzen, untersucht diese Arbeit
die Komposition von Mappings (Kapitel @ iiber mehrere verschiedene Zwischen-
ontologien (intermediate ontologies), die sich gegenseitig ergénzen konnen. Insbe-
sondere zentrale Mediatorontologien (engl. ,hubs®) im Bereich der Lebenswissen-
schaften liefern wertvolles Hintergrundwissen, wodurch eine Verbesserung beziiglich
der Match-Qualitit erreicht werden kann. Das indirekte Ontologie-Matching wird
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zudem um eine neuartige extendMatch-Operation zur Vervollstindigung des kom-
binierten Mappings erweitert. Im Anschluss an den hier vorgestellten kompositi-
onsbasierten Ansatz wurden einige Papiere veroffentlicht [33] 148 31], die ebenfalls
Referenzontologien (z. B. UMLS, Uberon) zur Verbesserung der Match-Qualitét fiir
biomedizinische Ontologien einsetzen.

Existierende Fragmentierungs- bzw. Partitionierungsstrategien (z.B. [88, 159]) zur
Verbesserung der Effizienz und Skalierbarkeit des Ontologie-Matchings bergen die
Gefahr, dass korrekte Korrespondenzen eliminiert werden, wodurch sich insbeson-
dere der Recall reduzieren kann. Hingegen bietet eine Parallelisierung des Mat-
chings einen generischen, skalierbaren Ansatz, ohne die Match-Qualitiat zu verrin-
gern. Im Rahmen dieser Arbeit wird der erste Ansatz zum parallelen Ontologie-
Matching unter Ausnutzung mehrerer Rechenknoten vorgestellt. Zum Zeitpunkt der
in Kapitel |L0| priasentierten Arbeit (2010) existierte kein System, das das parallele
Matching von Ontologien realisierte. Erstmals werden verschiedene Strategien zur
parallelen Ausfithrung unabhéngiger Matcher (Inter-Matcher-Parallelisierung) sowie
kleinerer Match-Teilaufgaben durch eine einfache grofsenbasierte Partitionierung der
Eingabeontologien (Intra-Matcher-Parallelisierung) vorgestellt. Die Partitionierung
ist fiir element- sowie verschiedene struktur- und instanzbasierte Match-Verfahren
anwendbar und erméglicht eine gute Lastbalancierung. 2012 wurde die verteilte Aus-
fithrung von Ontologie-Matching unter Verwendung von MapReduce realisiert [185)].
Die Autoren diskutieren Probleme beziiglich der Lastbalancierung und erreichen
insgesamt einen schlechteren Speedup als GOMMA.

Fiir GOMMA’s OAEI-Teilnahme wurde das System zudem um eine einfache, aber
hilfreiche Blocking- bzw. Partitionierungsstrategie insbesondere fiir ,asymmetrische
Match-Probleme erweitert. Ziel ist die Isolation einer besonders relevanten Sub-
ontologie, die anstelle der vollstandigen Ontologie abgeglichen wird. Nach einer Vor-
verarbeitung werden Konzeptnamen und Synonyme indexiert und dadurch effizient
abgeglichen. Im Gegensatz dazu evaluieren existierende Ansétze (z. B. [190]) haufig
das kartesische Produkt beziiglich der Ontologiegréfie, bevor die eigentliche Parti-
tionierungsstrategie eingesetzt wird.

29






Grundlagen

In diesem Kapitel werden zunéchst die Modelle definiert und erldutert, die in den
weiteren Kapiteln der Arbeit verwendet werden (Kapitel [3.1). Es werden die Mo-
delle fiir Ontologien, Ontologiemappings und Annotationsmappings sowie deren
Versionierung vorgestellt. Dariiber hinaus wird das in der Arbeit genutzte Sys-
tem GOMMA mit seinen Komponenten zum Ontologie-Matching und zur Diff-
Berechnung vorgestellt (Kapitel [3.2).

3.1 Modelle

3.1.1 Ontologiemodell

Ontologie

Eine Ontologie O = (C, A, R) besteht aus einer Menge von Konzepten C, welche
Attribute aus A besitzen und durch Beziehungen aus R miteinander verbunden sind.
Ein Konzept ¢ € C wird durch Attribute aus A detaillierter beschrieben. Ein Attri-
but a = (¢, Gname, Gvarue) aus A eines Konzepts ¢ besitzt einen Namen a,,4me und einen
Attributwert a,qp.e. Jedes Konzept wird durch ein ID-Attribut eindeutig definiert.
In Ontologien im Bereich der Lebenswissenschaften wird das ID-Attribut haufig als
Accession Number (Accession) bezeichnet. Daneben existieren weitere Attribute wie
z.B. der bevorzugte Name (Label), weitere Synonyme, eine Definition oder eine né-
here Beschreibung. Synonyme sind ein Beispiel fiir mehrwertige Attribute, d. h. ein
Konzept kann mehrere Synonyme bzw. alternative Namen besitzen. Beispielsweise
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name: limb
synonym: extremity

/o-/' ‘0\9‘\
accession: MA:0000025 accession: MA:0002889 accession: MA:0000026
name: forelimb name: limb segment name: hindlimb

[ accession: MA:0000007 ]

(7 /o/*\o.\ (>

accession: MA:0000033 }

name. arm name. Ieg

accession: MA:0000047 J

Abbildung 3.1: Ausschnitt der MA-Ontologie (generiert mit OBO-Edit),
[ = is-a-Beziehung, P = part-of-Beziehung.

konnte das Konzept MA:0000007 in Abbildung ein weiteres Synonym wie ’fo-
re /hindlimb’ aufweisen. In Ontologien im Bereich der Lebenswissenschaften wird
haufig ein spezielles obsolete-Attribut genutzt, um anzugeben, ob ein Konzept un-
giiltig bzw. veraltet ist und nicht mehr verwendet werden sollte.

Zwischen den Konzepten einer Ontologie bestehen Beziehungen. Eine gerichtete Be-
ziehung r = (cq, type, c;) € R zwischen einem Quellkonzept ¢, und einem Zielkon-
zept ¢; hat einen Beziehungstyp type, der die Semantik der Beziehung spezifiziert.
Der haufigste Beziehungstyp ist is-a, welcher eine Spezialisierung des Quellkonzepts
gegeniiber dem Zielkonzept darstellt, d.h. ¢, ist ein ¢;. Weiterhin existieren zahl-
reiche andere Beziehungstypen wie z. B. part-of fiir Teil-Ganzes-Beziehungen. Ty-
pischerweise bilden Konzepte mit ihren ¢s-a und part-of Beziehungen einen gerich-
teten, azyklischen Graphen (engl.: directed acyclic graph, DAG). Beziehungen an-
deren Typs (aufer is-a und part-of) reichern die Ontologie semantisch an, bilden
jedoch nicht zwingend einen DAG. Eine Ontologie kann beispielsweise inverse Bezie-
hungstypen wie inverse-is-a oder has-part enthalten, so dass Zyklen entstehen. Eine
Beispiel fiir eine doménenspezifische Beziehung ist die in GO verwendete regulates-
Beziehung'*, welche die direkte Auswirkung eines Prozesses auf einen anderen Pro-
zess darstellt. In einem DAG ist Mehrfachvererbung moglich, d. h. ein Konzept kann
is-a-Beziehungen zu mehreren Eltern- bzw. Vorgingerkonzepten haben. Spezielle
Wurzelkonzepte (root(s)) besitzen keine Vorgéngerkonzepte und stellen die obersten
Konzepte in der Ontologiehierarchie dar. Falls eine Ontologie mehrere Wurzelkon-
zepte besitzt, kann optional eine virtuelle Wurzel als deren einziges Vaterkonzept
eingefiihrt werden. Weiterhin haben die Blattkonzepte (Blitter) einer Ontologie kei-
ne Nachfolger- bzw. Kinderkonzepte.

Entsprechend der eingefiihrten Notation kann beispielsweise die Adult Mouse Anato-
my Ontologie mit dem Ausdruck M A = (C, A, R) beschrieben werden. Das Konzept
MA:0000001 ("mouse anatomical entity’) bildet deren Wurzel (root). Die mithilfe von

Mhttp: / /www.geneontology.org/GO.ontology.relations.shtml# regulates
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OBO-Edit!'® [37] erzeugte Abbildung [3.1] zeigt einen Ausschnitt der MA. Beispiels-
weise umfasst die Menge der Attribute A des Konzepts ’limb’ eine eindeutige 1D
(accession), einen Namen sowie ein zusitzliches Synonym:

e (MA:0000007, accession, MA:0000007),
e (MA:0000007, name, limb),
e (MA:0000007, synonym, extremity).

Beispiele fiir verschiedene Beziehungstypen zwischen Konzepten bilden die is-a-
Beziehungen der Konzepte "arm’ (MA:0000033) und ’leg’ (MA:0000047) zu ’limb
segment’ (MA:0002889):

o (MA:0000033, is-a, MA:0002889) bzw.
o (MA:0000047, is-a, MA:0002889)

und deren zusétzliche part-of-Beziehungen zu:

e ’forelimb’ (MA:0000033, part-of, MA:0000025) bzw.
e 'hindlimb’ (MA:0000047, part-of, MA:0000026).

Ontologieversionen

Eine Ontologie kann in einer oder mehreren Versionen v = 1,...,n vorliegen:
Ov = (CV, A, R",t). In dieser Arbeit wird ein lineares Versionierungsschema ange-
nommen. Jede Ontologieversion OV ist ab dem Zeitpunkt ¢ ihrer Veroffentlichung bis
zur Herausgabe einer neuen Version OV zum Zeitpunkt ¢’ giiltig. Alle Objekte C, AV
und R” der Ontologieversion OV gelten ebenfalls ab dem Zeitpunkt ¢, bis eine neuere
Version zum Zeitpunkt ¢’ veréffentlicht wird (¢ < t'). Jede Version O hat also genau
eine Vorgingerversion O°~! und genau eine Nachfolgeversion O'™!, mit Ausnahme
der ersten bzw. letzten Version, welche jeweils keine Vorgénger- bzw. Nachfolgever-
sion besitzen. Haufig werden neue Ontologieversionen in regelméfigen Abstanden
verdffentlicht. Das GO-Konsortium veroffentlicht tiaglich eine GO-Version, wohinge-
gen der NCIT monatlich aktualisiert wird.

Die Konzepte und Beziehungen des zuvor gezeigten Ontologieausschnitts waren in
der Version M A9 yom Mirz 2013 giiltig. Die Konzepte MA:0000007, MA:0000025,
MA:0000026, MA:0000033 und MA:0000047 sowie deren Beziehungen untereinander
existierten bereits seit der ersten Version vom August 2005 (M A'1). Hingegen wurde
das Konzept ’limb segment’ (MA:0002889) sowie die is-a-Beziehungen von ’arm’
(MA:0000033) und ’leg’ (MA:0000047) zu MA:0002889 erst im September 2008 in
Version M A8 hinzugefiigt.

5http:/ /oboedit.org/
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P01308 (INS_HUMAN) T Reviewed, UniProtKB/Swiss-Prot

Last modified July 24, 2013. Version 183. [y History._.
Names and origin

Protein names Recommended name:
Insulin
Cleaved into the following 2 chains:
1. Insulin B chain
2. Insulin A chain

Gene names Name:IN5

Organism Homo sapiens (Human) [Reference proteome]

Taxonomic identifier 9606 [NCBI]

Taxonomic lineage Eukaryota » Metazoa » Chordata » Craniata » Vertebrata » Euteleostomi » Mammalia » Eutheria

» Euarchontoglires » Primates » Haplorrhini » Catarrhini » Hominidae » Homo

Protein attributes

Sequence length 110 AA.

Sequence status Complete.

Sequence processing The displayed sequence is further processed into a mature form.
Protein existence Evidence at protein level

Abbildung 3.2: UniProtKB/Swiss-Prot Eintrag fiir Insulin (Ausschnitt).

3.1.2 Instanzmodell

Neben Ontologien existieren Instanzquellen IS = (I,1A), die aus einer Menge
von Instanzen (Entitdten) I und deren Instanzattributen IA bestehen. Instan-
zen im Bereich der Lebenswissenschaften sind z. B. Gene, Proteine, Publikationen,
Experimente oder Patientenakten, die typischerweise mit Ontologiekonzepten an-
notiert werden (siehe Kapitel [3.1.3). Eine Instanz i € I wird durch Attribute
aus [ A néher beschrieben. Entsprechend des Ontologiemodells besitzt ein Instanz-
attribut ia = (4, 9Gpame, 1@parue) der Instanz ¢ einen Attributnamen (ia,ume) und
-wert (i@yqrue)- Innerhalb einer Quelle IS besitzt jede Instanz ein eindeutiges ID-
Attribut (Accession). Im Bereich der Lebenswissenschaften sind Instanzen hiufig
iiber alle Quellen hinweg eindeutig mit dieser Accession identifizierbar, wodurch
eine quelliibergreifende Referenzierung der Instanzen ermoglicht wird. Weitere At-
tribute wie ein Name oder eine Beschreibung liefern zusitzliche Informationen.
Beispielsweise hat der Eintrag P01308 fiir humanes Insulin in UniProtKB/Swiss-
Prot (Abbildung [3.2)*% Protein- und Gennamen sowie weitere Attribute wie die
Protein-Sequenzlinge.

Verfiigbare Instanzquellen z. B. zur Verwaltung von Proteinen oder Genen (Swiss-
Prot, Ensembl, ...) veroffentlichen regelméfig neue Versionen. Die Version einer
Instanzquelle 1S = (I*, [ A" t) ist ebenso wie eine Ontologiequelle ab dem Zeit-
punkt ¢ giiltig, bis eine neuere Version zum Zeitpunkt ¢’ veroffentlicht wird (¢ < t').
Dabei wird ebenfalls ein lineares Versionierungsschema angenommen.

http: //www.uniprot.org/uniprot /P01308
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Abbildung 3.3: Mappingmodell.

3.1.3 Mappingmodell

Ein Mapping umfasst eine Menge von Korrespondenzen zwischen den Objekten
zweier Datenquellen. Entsprechend der Art der Datenquellen werden verschiede-
ne Mappings unterschieden. Im Rahmen dieser Arbeit werden Ontologiemappings
(Mappings zwischen Ontologien) und ontologiebasierte Annotationsmappings (Map-
pings zwischen Instanzquellen und Ontologien) betrachtet. Weiterhin kann ein Diff-
Evolutionsmappings zwischen verschiedenen Ontologieversionen existieren. Die drei
Mappingarten werden in den folgenden Abschnitten genauer vorgestellt und defi-
niert. Abbildung gibt einen Uberblick zu dem verwendeten Mappingmodell.

Annotationsmappings

Annotationen dienen der einheitlichen Beschreibung von Objekten der realen Welt.
Im Rahmen dieser Arbeit werden ontologiebasierte Annotationen betrachtet. Diese
spielen insbesondere in den Lebenswissenschaften eine wichtige Rolle. Dort werden
u. a. biologische Objekte wie Gene und Proteine, Patientenakten oder biomedizini-
sche Literaturquellen mit den Konzepten verschiedener Ontologien beschrieben. So
dient die Annotation von Genen bzw. Proteinen mit Konzepten der Gene Ontology
(GO) der Beschreibung ihrer molekularen Funktionen oder der biologischen Pro-
zesse, in die sie involviert sind. Instanzquellen wie Swiss-Prot [21], GOA [10] oder
Ensembl [91] stellen z. B. Annotationen fiir Gene und Proteine zur Verfiigung.

Ein Annotationsmapping AM umfasst eine Menge von Annotationen (bzw. As-
soziationen / Korrespondenzen) zwischen den Instanzen I einer Instanzquelle 1.S
und den Konzepten C' einer Ontologie O. Das Mappingmodell in Abbildung
zeigt zwei Ontologien O1 und O2 sowie eine Instanzquelle IS. Die Instanzquel-
le 1S ist jeweils durch ein Annotationsmapping mit O1 und O2 verkniipft. Da
fiir Instanzquellen sowie fiir Ontologien typischerweise verschiedene Versionen ver-
offentlicht werden, existieren ebenso mehrere Versionen eines Annotationsmap-
pings. Im Mappingmodell sind jeweils zwei Mappingversionen zwischen 1.5 und O1
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Gene Ontology (GO)
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Abbildung 3.4: GO-Annotationen fiir Insulin in UniProtKB/Swiss-Prot (Ausschnitt)

(AMgw 01w und AMjguw+1 gju+1) sowie zwischen 1.5 und O2 abgebildet (AMsw ogv
und AM/guw+1 oge+1). Annotationsmappings werden wie folgt definiert:

AM]S“’,O” = {(l,C)|Z & ]Sw,c € OU}

Dabei verkniipft eine einzelne Annotation a = (i,¢) eine Instanz i € IS™ einer
Instanzquellversion und ein Konzept ¢ € OV einer Ontologieversion.

Annotationen kénnen zusitzlich mit einer Menge von Merkmalen beschrieben wer-
den. Beispielsweise konnen Informationen iiber die Herkunft einer Annotation, wie
z.B. deren Erstellungsmethode, Aufschluss iiber die Glaubwiirdigkeit der Annota-
tion geben (siehe Kapitel [7)). Abbildung zeigt einen Teil der GO-Annotationen
fiir Insulin in der Datenquelle UniProtKB/Swiss-Prot. Insulin ist an dem biologi-
schen Prozess ’Glukosetransport’ ('glucose transport’) beteiligt und hat die mole-
kulare Funktion 'Hormonaktivitiat’ ("hormone activity’). Beide Annotationen sind
jeweils mit zusétzlichen Attributen wie Literaturverweisen, ihrer Ursprungsquelle
oder einem sogenannten Evidence Code'” ("Inferred from direct assay’,’ Non-traceble
author statement’) versehen. Das GO-Konsortium fordert Kuratoren dazu auf, GO-
Annotationen mit Evidence Codes zu versehen. Dadurch bekommen Nutzer Hinweise
zur Herkunft der Annotation, d.h., auf Basis welcher Methode (z.B. Art von Ex-
periment oder Analyse) die beschriebene Assoziation zwischen einem biologischen
Objekt (z. B. Gen) und einem GO-Konzept nachgewiesen wurde.

Ontologiemappings

Ein Ontologiemapping OMp; o2 verbindet die Konzepte zweier unterschiedlicher On-
tologien O1/02 durch sogenannte Korrespondenzen. Dabei wird die Quellontologie
O1 auf die Zielontologie O2 abgebildet. Im Rahmen dieser Arbeit werden jedoch
nicht nur Ontologiemappings zwischen je einer bestimmten Ontologieversion von O1
und O2 betrachtet. Da sich Ontologien verdndern und regelméfkig neue Versionen

Thttp: //www.geneontology.org/GO.evidence.shtml
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verdffentlicht werden, existieren auch mehrere Versionen eines Ontologiemappings.
Abbildung zeigt zwei Versionen eines Ontologiemappings zwischen den Ontolo-
gieversionen O1* und 02" (OMop1u 02v) sowie deren Nachfolgeversionen O1“*! und
02°t1 (OMpyu+1 ggo+1). Das Modell bezieht eine gleichzeitige Anderung der Quell-
und Zielontologie ein, deckt aber ebenso den einfacheren Fall ab, wenn sich nur eine
der beiden Ontologien &ndert. Ontologiemappings werden wie folgt definiert:

OMoiu 020 = {(c1, ca, sim, m, semType, status)|c; € O1%, ¢y € 027, sim € [0, 1],
m € Method, semType € {=, >, <,~}, status € {handled, toverify}}

Eine Korrespondenz corr = (¢, ¢o, stim, m, semType, status) verkniipft ein Konzept
c; € O1" einer Quellontologieversion und ein Konzept ¢ € 0O2Y einer Zielonto-
logieversion. Der Grad der Ahnlichkeit sim gibt die Stirke der Verbindung zweier
Konzepte an. Dabei zeigen Werte nahe oder gleich 1 (0) an, dass zwei Konzepte sehr
dhnlich (unihnlich) sind. Der Ahnlichkeitswert wird mit einer bestimmten Metho-
de m (z.B. manuell, Name-Matcher, ...) bestimmt. Typischerweise wird manuell
erstellten Korrespondenzen der Ahnlichkeitswert 1 zugeordnet. Da die manuelle Be-
stimmung von Ontologiemappings sehr ressourcenintensiv bzw. teilweise (aufgrund
der Grofe der Ontologien) nicht realisierbar ist, kommen héufig (semi-) automatische
Match-Verfahren (siche Kapitel zum Einsatz. Automatische Verfahren ordnen
jeder Korrespondenz einen sim-Wert von 0 bis 1 zu. Die Verbindung zwischen Kon-
zepten kann verschiedene semantische Typen (semType) aufweisen. Hiufig werden
Gleichheitsbeziehungen zwischen Konzepten bestimmt (’=", equals). Jedoch existie-
ren auch andere Beziehungstypen wie z. B. die more general (">’) oder less general
(’<’) Semantik, die jeweils angeben, ob das Quellkonzept ¢; allgemeiner oder weni-
ger allgemein als das Zielkonzept ¢, ist. In diesem Modell werden is-a- und part-of-
Beziehungen vorerst nicht unterschieden. Alternativ kann eine genauere und fein-
granularere Semantik gewéhlt werden. Falls der Beziehungstyp einer Korrespondenz
nicht genau spezifiziert werden kann, wird die weniger strikte is related-Semantik
(’~’) verwendet. Die Symbole =", "<’ ’>’ und '~’ und dienen als Abkiirzung der
betrachteten Beziehungstypen. Zusédtzlich kann einer Korrespondenz ein Status zu-
geordnet werden. Dieser driickt aus, ob eine automatisch erstellte Korrespondenz
bereits bestétigt ist bzw. gepriift wurde (handled) oder noch durch Experten veri-
fiziert (to werify) werden muss. Die Korrespondenzattribute semType und status
werden insbesondere im Kapitel [fl wihrend der Adaptierung von Ontologiemappings
genutzt, um den semantischen Korrespondenztyp und manuell zu iiberpriifende
Korrespondenzen zu kennzeichnen.

Es soll auch die Inversion von Ontologiemappings unterstiitzt werden, um ein
Mapping OMogv o1 aus OMopiup2v zu erhalten. Es wird ein inverse-Operator
verwendet, der jede Korrespondenz des Mappings OMoiu o2v wie folgt invertiert:
(¢1, ca, sim, semType, status) — (cz, c1, sim, newSemType, status), wobei ¢; € O1*
und co € 02V ist. Dabei wird die Reihenfolge der korrespondierenden Konzepte c;
und ¢, getauscht. Die Ahnlichkeits- (sim) und Statuswerte (status) bleiben unver-
dndert. Der semantische Typ einer Korrespondenz (semType) wird entsprechend
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o1 OMgqu gov o2v Korrespondenzen in OMgqu v
body body
: . (body, body, 1.0, manual, =, handled)
limbs limbs (limbs, limbs, 1.0, manual, = , handled)
tlower extremities Liimb segment  (lower extremities, limb segment, 1.0, manual, <, handled)
upper extremities (upper extremities, limb segment, 1.0, manual, <, handled)
head _head (head, head, 1.0, manual, =, handled)
heck L neck (ne_ck, r_1eck, 1.0, manual, =, handled)
tail L tail (tail, tail, 1.0, manual, =, handled)
Ltrunk

Abbildung 3.5: Beispiel eines Mappings zwischen zwei Ontologien O1 und O2.

der folgenden Regeln angepasst: =—=, <>, >—< und ~—=~. Der inverse-
Operator wird wiahrend der Adaptierung von Ontologiemappings (Kapitel @ und
fiir das kompositionsbasierte Ontologie-Matching (Kapitel @ benétigt.

Abbildung zeigt beispielhaft ein Mapping OMoiu 020 zwischen je einer Versi-
on zweier unterschiedlicher Ontologien O1" und O2°. Das Mapping wurde manuell
bestimmt, so dass alle Korrespondenzen eine Ahnlichkeit von 1, die Bestimmungsme-
thode m=manual und den Status handled aufweisen. Fiinf Korrespondenzen stellen
Gleichheitsbeziehungen (z.B. (body, body, ...), (tail, tail,...)) dar, so dass deren
semantischer Typ '=’ ist. Obere und untere Extremitiaten (‘upper/lower extremi-
ties’) sind hingegen jeweils Gliedmafensegmente ('limb segment’), so dass die less-
general-Semantik zugewiesen wird. Im Rahmen dieser Arbeit wird die Semantik von
Korrespondenzen einbezogen, da dies beispielsweise fiir die Adaptierung von Onto-
logiemappings eine wichtige Rolle spielt. Jedoch ist die automatische Bestimmung
der Korrespondenzsemantik kein Forschungsziel dieser Arbeit. Die Berechnung von
Korrespondenzen mit Gleichheitssemantik kann durch Verwendung eines Match-
Systems wie z. B. GOMMA [102] (siehe Kapitel erfolgen. Bereits existierende
Mappings kénnen dann entweder manuell oder durch Anwendung spezieller Verfah-
ren semantisch angereichert werden (z. B. [58, [@]).

Neben Ontologiemappings zwischen verschiedenen Ontologien, konnen auch Onto-
logiemappings zwischen zwei unterschiedlichen Versionen der gleichen Ontologie
(z.B. OM,, o) bestimmt werden (Evolutionsmapping). Ein Ontologiemapping zwi-
schen verschiedenen Versionen einer Ontologie beinhaltet eine Menge semanti-
scher Korrespondenzen zwischen den Konzepten der beiden Ontologieversionen,
d.h. es erfasst die Ubereinstimmungen der beiden Versionen. Alternativ kann ein
Diff-Evolutionsmappings zur Erfassung der Unterschiede zwischen zwei Ontologie-
versionen bestimmt werden.

Diff-Evolutionsmappings

Ein Diff-Evolutionsmapping dif f(0,0/) beinhaltet eine Menge von Anderungs-
operationen zwischen einer Ontologieversion O und einer anderen Ontologieversion
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O'. Im Gegensatz zu einem Ontologiemapping werden in einem Diff explizit Unter-
schiede in Form von Anderungen wie Hinzufiigungen oder Loschungen anstelle von
Korrespondenzen zwischen dhnlichen Konzepten erfasst. Sowohl Ontologie- als auch
Diff-Evolutionsmappings zwischen Ontologieversionen werden u.a. verwendet, um
ein veraltetes Ontologiemapping auf aktuelle Ontologieversionen zu migrieren.

Zur Bestimmung von Diff-Evolutionsmappings zwischen Ontologieversionen stehen
bereits verschiedene Algorithmen zur Verfiigung (siehe Kapitel . Es koénnen ein-
fache und komplexere Anderungsoperationen unterschieden werden. Einfache An-
derungen beziehen sich typischerweise auf ein Konzept, ein Attribut oder eine Be-
ziehung, welche hinzugefiigt, geloscht oder geéndert werden kdnnen. Komplexere
Anderungen beziehen sich hingegen auf mehrere Objekte, beispielsweise das Zu-
sammenfiihren mehrerer Konzepte zu einem Konzept (merge) oder die Aufspaltung
eines Konzepts in mehrere neue Konzepte (split). Angenommen Abbildung [3.5] zeigt
ein Mapping zwischen zwei verschiedenen Versionen der gleichen Ontologie (also
OMop1u 01w statt OMpu o2v), dann ist die Operation delC'(trunk) ein Beispiel fiir
eine Konzeptloschung (einfache Anderungsoperation). Ein Beispiel fiir eine kom-
plexe Anderungsoperation bildet die Zusammenfassung der Konzepte *lower extre-
mities’ und 'upper extremities’ zu ’limb segment’: merge({lower extremities, upper
extremities }, limb segment)). Im Rahmen dieser Arbeit wird zur Bestimmung eines
Diff-Evolutionsmappings GOMMA’s Diff-Komponente COnto-Diff [75] verwendet,
die im Kapitel niher vorgestellt wird.

3.2 GOMMA

GOMMA (Generic Ontology Matching and Mapping Management)'® [102] bie-
tet eine umfassende Infrastruktur zur Verwaltung und Analyse der Evolution von
Ontologien und Mappings in den Lebenswissenschaften. Es nutzt ein generisches Re-
pository, um Ontologieversionen und verschiedene Mappings einheitlich und effizient
zu verwalten. Zudem bietet GOMMA verschiedene Funktionalititen zum Matching
von Ontologien sowie zur Bestimmung von Anderungen zwischen verschiedenen Ver-
sionen. Diese werden von Analysewerkzeugen wie beispielsweise OnEX (Ontology
Evolution Explorer) [80] und REx (Region Evolution Explorer) [29, [76] genutzt.

Abbildung gibt einen Uberblick zu den verschiedenen Komponenten des Sys-
tems. GOMMA besteht aus drei Ebenen: einem Repository, funktionellen Kompo-
nenten sowie verschiedenen Applikationen. Das Repository ermdoglicht die zentrale,
einheitliche und effiziente Verwaltung von Ontologie- und Instanzquellversionen so-
wie Versionen von Ontologie- und Annotationsmappings. Das zugrunde liegende
Versionierungsmodell basiert auf den vorgestellten Modellen fiir Ontologie- und In-
stanzversionen (Kapitel [3.1). GOMMA speichert die Elemente einer Datenquelle
(Ontologiekonzepte, -attribute und -beziehungen bzw. Instanzen) einmalig ab [103].

Bhttp://dbs.uni-leipzig.de/GOMMA
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Abbildung 3.6: Uberblick der komponentenbasierten GOMMA-Infrastruktur.

Dadurch wird vermieden, dass unverinderte Elemente redundant fiir jede neue Ver-
sion abgelegt werden. Um anzugeben, in welchem Zeitraum ein Element giiltig ist,
wird ihm eine Lebenszeit in Form eines Start- (tg4,+) und Enddatums (t.,q) zugeord-
net. Da jede Quellversion mit einem Versionsdatum ¢ assoziiert ist, kann GOMMA
den Stand einer Version durch Selektion der zum Zeitpunkt ¢ giiltigen Elemen-
te (tstart < t < tenq) rekonstruieren. GOMMA stellt verschiedene Importfunktio-
nalititen zur Verfiigung, um Ontologien, Instanzen und Mappings zu integrieren.
Beispielsweise werden typische Ontologieformate wie OBO und OWL [127] unter-
stiitzt. Aufierdem kann auf 6ffentliche Ontologie- Archive wie beispielsweise das Gene
Ontology CVS-Repository!® zugegriffen werden. Mappings konnen aus verschiede-
nen CSV-, XML- oder RDF-Formaten importiert und in diese Formate exportiert
werden.

Die in GOMMA verwalteten Ontologien, Instanzen und Mappings werden durch
die drei funktionellen Komponenten Match, Diff und Ewvolution genutzt. Alle drei
Komponenten verwenden eine zentrale Komponente, um auf die im GOMMA-
Repository verwalteten Ontologie-, Instanz- und Mappingversionen zuzugreifen.
Die Match-Komponente dient der automatischen Berechnung von Ontologiemap-
pings, indem die semantische Ahnlichkeit zwischen Ontologiekonzepten bestimmt
wird (siche Kapitel [3.2.1)). Die Diff-Komponente dient der Bestimmung von Diff-
Evolutionsmappings zwischen Versionen von Ontologie- und Instanzquellen. Sie um-
fasst Funktionalititen zur Bestimmung einfacher sowie komplexerer Anderungsope-
rationen (siche COnto-Diff Kapitel [3.2.2). Die berechneten Ontologie- und Evoluti-
onsmappings konnen im GOMMA-Repository abgespeichert werden. Die Evolution-
Komponente ermdglicht die Evolutionsanalyse fiir Ontologie- sowie Instanzquellen,
indem deren Anderungshistorie statistisch ausgewertet wird.

Yhttp: //geneontology.org/GO.downloads.ftp.cvs.shtml#cvs
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Abbildung 3.7: GOMMA Match Workflow.

Die obere Ebene der GOMMA-Infrastruktur besteht aus verschiedenen Applikatio-
nen, die auf die drei Kernfunktionalitaten Maich, Diff und Fvolution iiber kompo-
nentenspezifische Schnittstellen (APIs) zugreifen. Ontology Matcher nutzt haupt-
sichlich die Match-Komponente. CODEX [78] bestimmt hingegen Diff-Evolutions-
mappings, bestehend aus einfachen und komplexen Anderungsoperationen durch
Verwendung der Diff-Komponente. Die Applikationen OnEX (Ontology Evolution
Explorer) [80] und REx (Region Evolution Explorer) [29] [76] nutzen die Diff- sowie
die Evolution-Komponente. OnEX ermoglicht eine detaillierte Untersuchung von
Anderungen in Ontologien in den Lebenswissenschaften. REx bietet hingegen die
Moglichkeit, iiber lingere Zeitrdume die Stabilitit verschiedener Ontologieregionen
zu bestimmen und auszuwerten. REx nutzt einen Algorithmus |76] zur Bestimmung
anderungsintensiver und stabiler Regionen innerhalb eines bestimmten Zeitinter-
valls.

3.2.1 Ontologie-Matching

GOMMA ermdoglicht das Matching insbesondere groker Ontologien, wie sie in den
Lebenswissenschaften vorkommen. Das System bietet eine umfassende Sammlung
metadaten- und instanzbasierter Match-Verfahren (Matcher Library) sowie Ver-
fahren zur Mappingkombination beziehungsweise -aggregation (Combiner Libra-
ry) und Selektion (Filter Library). Abbildung zeigt einen typischen GOMMA
Match Workflow. Der Ansatz ist durch das Schema- und Ontologie-Matching-System
COMA++ inspiriert [41], welches die kombinierte Ausfiihrung mehrerer Match-
Algorithmen unterstiitzt. Die abzugleichenden Ontologien werden zunéchst in das
zentrale Repository importiert. Abhéngig von der Anwendung kénnen die Ontologien
auch importiert und direkt abgeglichen werden, ohne diese im Repository abzule-
gen. Anschliefend werden verschiedene Matcher aus der Matcher Library ausgewéahlt
und ausgefiihrt. Beispielsweise bestimmt der linguistische Name/Synonym-Matcher
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(NameSyn) die Trigram-Ahnlichkeit zweier Konzepte auf Basis ihrer Konzeptnamen
und -synonyme. Der strukturbasierte NamePath-Matcher bezieht hingegen die Na-
men aller Elternkonzepte auf dem Pfad zur Wurzel in die Ahnlichkeitsberechnung
ein. Der strukturbasierte Context-Matcher vergleicht den Kontext zweier Konzepte,
in dem die Konzeptnamen sowie die Namen der Eltern- und Kinderkonzepte be-
riicksichtigt werden. Ein instanz- (bzw. annotations-) basierter Matcher berechnet
die Ahnlichkeit zweier Ontologiekonzepte unter Einbeziehung ihrer Instanzen. Der
Matcher nutzt ein Annotationsmapping, um gemeinsame Instanzen zweier Konzepte
zu bestimmen, und wendet eine Ahnlichkeitsfunktion wie Dice oder Jaccard zur Be-
rechnung des sim-Werts an. Jeder einzelne Matcher generiert ein Zwischenergebnis,
das jeweils eine Matrix der berechneten Ahnlichkeitswerte (0 < sim < 1) reprisen-
tiert (Similarity Cube). Um den Speicherbedarf zu reduzieren kénnen unnétige Kor-
respondenzen mit niedrigen Ahnlichkeitswerten frithzeitig verworfen werden, d. h.
GOMMA muss nicht den gesamten Similarity Cube erhalten.

Die Zwischenergebnisse werden dann entsprechend einer Kombinationsstrategie zu
einer Ergebnismatrix aggregiert. Dazu dienen iibliche Mengenoperationen wie Verei-
nigung, Schnittmenge und Differenz, aber auch andere Ansétze wie beispielsweise ein
Mehrheitsentscheid, der eine Korrespondenz akzeptiert, sofern diese durch die Mehr-
heit der angewendeten Matcher bestimmt wurde. Kombinationsoperatoren werden
aukerdem durch eine Aggregationsstrategie (z.B. Durchschnitt, Maximum, Mini-
mum) konfiguriert, um fiir jede Korrespondenz einen kombinierten Ahnlichkeits-
wert aus den Ahnlichkeitswerten der einzelnen Matcher zu bestimmen. Weiter-
hin werden Filter- bzw. Selektionsstrategien ausgefiihrt, um die méglichst besten
Korrespondenzen auszuwéihlen. Dazu zdhlen einfache Techniken wie Threshold so-
wie komplexere Strategien wie z. B. MaxN oder MaxDelta (siehe Kapitel 2.3.1]). Zu-
dem kann ein Match-Prozess in GOMMA gegebenenfalls iterativ ausgefiihrt werden,
um ein Ergebnis schrittweise zu verfeinern. Das finale Mapping kann im GOMMA-
Repository abgespeichert und/oder exportiert werden. Die automatisch generierten
Korrespondenzen kénnen durch Experten verifiziert und korrigiert werden. Der mo-
dulare Aufbau von GOMMA’s Match-Komponente ermoglicht eine einfache Erwei-
terung des Systems um weitere Match-, Aggregations- und Selektionsstrategien.

Im Rahmen dieser Arbeit wird GOMMA’s Match-Komponente um einen kompositi-
onsbasierten Match-Ansatz (Kapitel @ und die parallele Ausfiihrung verschiedener
unabhéngiger Matcher (Kapitel erweitert. Zudem wird die Match-Komponente
in Teil [T und V] zur Bestimmung von Ontologiemappings genutzt.

3.2.2 COnto-Diff

COnto-Diff [75] ermdglicht die Bestimmung eines semantisch ausdrucksstarken Diff-
Evolutionsmappings zwischen Ontologieversionen und ist der wesentliche Bestand-
teil der Diff-Komponente in GOMMA. Ein Diff zwischen Ontologieversionen ist
beispielsweise hilfreich, um die Weiterentwicklung von Ontologien effizient umset-
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a,be0i A ceOi A a#b A mapC(a,c) A mapC(b,c)
A A d(deOi A mapC(a,d) A czd)

A A e(ee0iAn mapC(b,e) A cze)

— create[merge({a},c), merge({b},c)],
eliminate[mapC(a,c), mapC(b,c)]

Abbildung 3.8: Beispiel einer merge-Regel in COnto-Diff.

zen zu kénnen. Wihrend der Ontologieentwicklung werden Anderungen teilweise
gar nicht oder in Form einer einfachen Liste dokumentiert. Dies ist insbesondere fiir
grofe Ontologien uniibersichtlich und kaum nutzbar fiir menschliche Anwender wie
beispielsweise Ontologieentwickler und -kuratoren. Mithilfe eines Diffs konnen On-
tologieentwickler nachvollziehen, wie sich die Ontologie bisher verdndert hat. In kol-
laborativen Projekten zur Entwicklung von Ontologien ist es u. a. wichtig zu wissen,
welche Anderungen bereits umgesetzt wurden und welche Anderungen noch ausste-
hen. Dariiber hinaus unterstiitzt ein Diff zwischen Ontologieversionen die (semi-)
automatische Adaptierung abhéngiger Daten wie Ontologie- und Annotationsmap-
pings, wenn diese auf aktuelle Versionen migriert werden miissen.

Der COnto-Diff-Algorithmus bestimmt zunéchst ein Ontologiemapping OMy: o
zwischen der alten (O) und der neuen Ontologieversion (07, i < j), welches z. B.
mithilfe der Match-Komponente von GOMMA erstellt werden kann. Auf Basis des
Ontologiemappings und der beiden Versionen werden anschliefend sogenannte Basis-
Anderungsoperationen bestimmt. Diese beziehen sich auf ein einzelnes Konzept, eine
Beziehung oder ein Attribut und umfassen einfache Modifikationen wie Hinzufiigun-
gen (add), Loschungen (del) und Anderungen bzw. Abbildungen (map). Die Men-
ge der bestimmten Basis-Anderungsoperationen bilden ein Diff-Evolutionsmapping
dif fBasicoi pi. Um dieses einfache Diff-Evolutionsmapping semantisch anzurei-
chern, wird ein regelbasierter Ansatz zur iterativen Aggregation der einfachen Ande-
rungsoperationen in eine kleinere, kompaktere Menge von komplexen Anderungsope-
rationen verfolgt. Komplexe Anderungsoperationen sind z. B. die Aufspaltung eines
Konzept in mehrere Konzepte (split), die Zusammenfassung mehrerer Konzepte zu
einem Konzept (merge) oder die Hinzufiigung bzw. Loschung groferer Subgraphen
(addSubGraph, delSubGraph). Das Ergebnis aller Regelanwendungen ist ein kom-
paktes Diff-Evolutionsmapping di f f Compactoi o;.

Abbildung zeigt eine der notwendigen Regeln zur Erstellung einer komplexen
Operation merge({a,b},c) (a,b € O, ¢ € O7). Die zwei einfachen Anderungsope-
rationen mapC(a,c) und mapC(b,c) stellen eine Abbildung der Quellkonzepte a
bzw. b in der alten Version O auf das Zielkonzept ¢ in der neuen Version O7 dar.
Wenn die Konzepte a und b an keiner weiteren mapC-Operation zu einem anderen
Zielkonzept d bzw. e aus O7 (wobei ¢ # d A c # e) beteiligt sind, werden zwei Opera-
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Anderungsoperation Beschreibung

addC(c), delC(c) Hinzufligung/Léschung eines Konzepts ¢

toObsolete(c), revokeObsolete(c) |Setzen/Autheben des ,,veraltet-Status“ eines Konzepts ¢
substitute(c, ¢) Ersetzen eines Konzepts ¢ durch ein anderes Konzept ¢ *

split(s, T) Aufspalten eines Quellkonzepts s in mehrere Zielkonzepte T
merge(S, t) Zusammenfiihren mehrerer Quellkonzepte S in ein Zielkonzept t

addSubGraph(c_root,C_Sub) Einfiigen eines Subgraphen mit Wurzel ¢_root und den Konzepten C_Sub

delSubGraph(c_root,C_Sub) Ldschen eines Subgraphen mit Wurzel ¢_root und den Konzepten C_Sub

addR(r), delR(r) Hinzufligung/Léschung einer Beziehung r

move(c, P, P Verschiebung eines Konzepts ¢ von seinen Elternkonzepten P zu anderen Elternkonzepten P*
addA(a), delA(a) Hinzufligung/Léschung eines Attributs a

chgAttValue(c, att, v1, v2) Andern des Attributwertes v1 von Attribut att des Konzepts ¢ zu Wert v2

Tabelle 3.1: COnto-Diff-Anderungsoperationen.

tionen merge({a}, ¢) und merge({b}, c) geschlussfolgert (create). Zudem werden die
einfachen Anderungsoperationen mapC(a, c) und mapC (b, c) aus dem Evolutions-
mapping entfernt (eliminate). Anhand einer weiteren Regel aggregiert COnto-Diff
merge({a},c) und merge({b},c) zu merge({a, b}, c).

COnto-Diff ist modular aufgebaut und bietet daher einen hohen Grad an Fle-
xibilitat. Die Match-Phase ist unabhingig von der Bestimmung des Diffs, wo-
durch individuell geeignete, doménenspezifische Verfahren zur Bestimmung des On-
tologiemappings angewandt werden konnen. Beispielsweise nutzt COnto-Diff der-
zeit fiir Ontologien im Bereich der Lebenswissenschaften die Match-Komponente
von GOMMA, um einen exakten Abgleich auf Basis der Konzept-Accessions
und den NameSyn-Matcher auszufithren. Dariiber hinaus konnen die zur Diff-
Bestimmung angewendeten Regeln leicht adaptiert und erweitert werden. Tabelle
zeigt die Menge der in dieser Arbeit verwendeten Anderungsoperationen. Dazu
zahlt beispielsweise die fiir die Lebenswissenschaften typische Anderungsoperation
toObsolete. toObsolete(c) gibt an, dass der Status eines Konzepts auf veraltet gesetzt
wurde. Weiterhin werden Konzepthinzufiigungen (addC'), -16schungen (delC') und
-ersetzungen (substitute) sowie komplexere Konzeptinderungen wie split, merge
und die Hinzufligung / Loschung ganzer Subgraphen einbezogen (addSubGraph /
delSubGraph). Anderungen in der Struktur der Ontologie umfassen die Hinzufii-
gung (addR) und Loschung (delR) von Beziehungen sowie die Verschiebung eines
Konzepts innerhalb der Hierarchie (move). Attributdnderungen beziehen die Hinzu-
fiigung / Loschung eines Attributs (addA / delA) oder die Modifikation eines Attri-
butwerts (cthttValue) ein. Die Menge der in dieser Arbeit mithilfe von COnto-Diff
identifizierten Anderungsoperationen bildet das Diff-Evolutionsmapping dif fo.o

zwischen zwei Ontologieversionen O und O'. Diff-Evolutionsmappings werden ins-
besondere in Teil [lI] (Evolution von Ontologiemappings) und (Evolution von
Annotationsmappings) dieser Arbeit genutzt.

70



Teil 11

Evolution von Ontologiemappings
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Analyse der Evolution von
Ontologiemappings

4.1 Motivation

Ontologien unterliegen regelméibigen Anderungen, um stets den aktuellen Wissens-
stand ihrer Doméne zu reprisentieren. Neu veroffentlichte Versionen enthalten u. a.
hinzugefiigte Konzepte, Beziechungen und Attributwerte. Allerdings werden auch be-
reits bestehende Informationen iiberarbeitet oder sogar geléscht. Zuvor bestimm-
te Ontologiemappings konnen durch derartige OntologieAnderungen ungiiltig wer-
den [44]. Um weiterhin giiltig und somit nutzbar zu sein, miissen veraltete Mappings
neu bestimmt oder angepasst werden. Beispielsweise beruht das Referenzmapping
des OAEI Anatomy Track auf sechs Jahre alten Ontologieversionen?®. Zwar wurde
das Referenzmapping iiber die Zeit korrigiert und verbessert, jedoch erfolgte keine
Migration auf aktuellere MA- und NCIT-Versionen. Somit ist unklar, wie gut die
Mappingqualitit beziiglich aktueller Ontologieversionen ist.

Die Evolution von Ontologiemappings wurde bisher, insbesondere im Bereich der
Lebenswissenschaften, kaum untersucht (siehe verwandte Arbeiten in Kapitel .
Beispielsweise ist bisher nicht klar, wie und wie stark sich Mappings zwischen be-
kannten Ontologien der Lebenswissenschaften verdndern. Es ist zu erwarten, dass
Ontologiedinderungen einen Einfluss auf abhéngige Mappings haben, jedoch betrifft

20Das aktuelle OAEI-Anatomy Track-Referenzmapping basiert auf den 2007 giiltigen MA- und
NCIT-Versionen.
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dies wahrscheinlich nur einen Teil der OntologieAinderungen. Um den manuellen Auf-
wand zu minimieren, werden Ontologiemappings héufig automatisch durch Match-
Verfahren (siche Kapitel bestimmt. In Bezug auf die Evolution ist dabei al-
lerdings unklar, inwieweit verschiedene Match-Verfahren mehr oder weniger stabile
Mappings produzieren. Instabilitdt von Ontologiemappings deutet an, dass die zu-
grunde liegenden Ontologien stark iiberarbeitet werden, was u. a. auf die intensive
Erforschung und Weiterentwicklung einer Doméne und eine entsprechende Anpas-
sung und Verbesserung des in der Ontologie reprasentierten Wissens zuriickzufiithren
ist. Je nachdem wie viele Bereiche einer Ontologie ein Match-Verfahren einbezieht,
kénnen Anderungen geringere oder stirke Auswirkungen auf die generierten Map-
pings haben. Eine Analyse der Ontologie- und Mappingevolution hilft u.a. zu ver-
stehen, ob ein Ontologiemapping noch aktuell ist oder eine Adaptierung aufgrund
von Anderungen in den Ontologien realisiert werden muss.

Dieses Kapitel umfasst eine Fallstudie zur Untersuchung der Evolution von Ontolo-
gien und Mappings fiir verschiedene Subdoménen der Lebenswissenschaften. Basie-
rend auf den vorherigen Fragestellungen werden folgende Beitrige behandelt:

e Aufbauend auf dem in Kapitel eingefithrten Modell, wird ein generelles
Versionierungsschema vorgestellt, das die Untersuchung der Evolution von On-
tologien und Ontologiemappings erlaubt (Kapitel [£.2).

e Bs werden ein generisches Modell sowie Make zur Erfassung von Anderun-
gen vorgestellt, um die Anderungsintensitiit in Ontologien und Mappings ver-
gleichen zu kénnen. Zudem erlaubt das Modell den Einfluss der Ontologie-
evolution auf abhéngige Mappings zu analysieren, um beispielsweise heraus-

zufinden, welche Ontologieinderungen zur Hinzufiigung oder Loschung von
Korrespondenzen fiihren (Kapitel [4.2)).

e Es erfolgt eine Evaluierung fiir drei Szenarien aus den Lebenswissenschaften.
Dabei wird untersucht wie sich die Ontologien und Mappings in verschiede-
nen Doménen entwickeln. Die Evolution automatisch bestimmter Ontologie-
mappings wird dabei fiir verschiedene Match-Verfahren vergleichend analysiert

(Kapitel [£.3).

4.2 Modell fiir Ontologie- und Mappinganderungen

In diesem Kapitel werden ein Versionierungsschema und das verwendete Modell fiir
Ontologie- und Mappingiinderungen beschrieben. Zudem werden Anderungsfaktoren
zur Bewertung der Evolutionsintensitit zwischen aufeinanderfolgenden Ontologie-
und Mappingversionen eingefiihrt. Ein weiteres Maf dient als Indikator, inwieweit
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Abbildung 4.1: Allgemeines Versionierungsschema fiir aufeinanderfolgende
Ontologie- und Mappingversionen.

die Evolution von Ontologien Auswirkungen auf Verdnderungen in Ontologiemap-
pings hat.

Zunichst wird das generelle Versionierungsschema fiir Ontologien und Mappings
basierend auf den in Kapitel definierten Ontologie- und Mappingmodellen ein-
gefiithrt (siehe Abbildung . Dementsprechend ist eine Ontologieversion OY =
(C", R, AV, t) eine Momentaufnahme der Ontologie O, die zu einem bestimmten
Zeitpunkt t veroffentlicht wurde. Zur Vereinfachung wird im Modell anstelle von
Veroffentlichungsdaten eine aufsteigende Nummerierung der Versionen (v = 1,2, .. .)
verwendet. Es existiert eine Abfolge von Versionen (v = 1...k) fiir zwei un-
terschiedliche Ontologien O1 und 02, die jeweils durch ein Ontologiemapping
OMo1,02 miteinander verkniipft sind. Zur Vereinfachung werden Ontologiemappings
OM" = OMpiv»02v nur zwischen Ontologieversionen bestimmt, die zum gleichen
Zeitpunkt giiltig waren und somit die gleiche Versionsnummer aufweisen (O1Y und
02"). Die Unterschiede zwischen zwei Ontologie- und Mappingversionen werden je-
weils als di f f(O?, O"T1) und mdi f f(OM?, OM?*1) bezeichnet und in den folgenden
Abschnitten niher beschrieben.

4.2.1 Ontologiedinderungen

Das Modell basiert auf den in Kapitel vorgestellten Anderungsoperationen
des COnto-Diff-Algorithmus [75]. Fiir diese Studie wird der dif f(OY, O'*1) jeweils
zwischen zeitlich aufeinanderfolgenden Ontologieversionen O und OV*! unter Ver-
wendung von COnto-Diff berechnet. COnto-Diff bestimmt eine Menge von Basis-
und komplexen Anderungsoperationen, deren Anwendung die alte Version (O?) in
die neue Version (O”!) iiberfiihrt.
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Typ Informationserweiterung Informationsreduktion Informationsiiberarbeitung
addC(c) delC(c) split(s, T)
" addSubGraph(c_root,C_Sub) |delSubGraph(c_root,C_Sub) |merge(S, t
Anderungs- phc. -Sub) Phic_ St g'( ) ‘
. addR(r) delR(r) substitute(c, c)
operation
addA(a) delA(a) move(c, P, PY)
revokeObsolete(c) toObsolete(c) chgAttValue(c, att, v1, v2)

Tabelle 4.1: Kategorisierung der COnto-Diff-Anderungsoperationen in drei Gruppen.

Tabelle kategorisiert die betrachteten Anderungsoperationen in drei Gruppen.
Die Evolution wird fiir aufeinanderfolgende Versionen O? ~ O"! betrachtet. Die
erste Gruppe umfasst informationserweiternde Operationen, die zur Hinzufligung
von Informationen in OV fiihren (z. B. neue Konzepte, Beziehungen und Attributwer-
te). Die zweite Gruppe (Informationsreduktion) enthiilt Anderungsoperationen, die
Informationen aus OV entfernen, wie beispielsweise die Loschung von Konzepten, Be-
ziehungen und Attributwerten. Alle weiteren Operationen wie split und merge iiber-
arbeiten bestehendes Wissen in der Ontologie (Informationsiiberarbeitung), d. h. sie
stellen weder eine reine Erweiterung noch eine reine Reduktion der Ontologieinfor-
mationen dar.

Um eine quantitative Analyse der Anderungen durchfiihren zu koénnen, werden die
Konzepte der jeweils betrachteten Ontologieversionen O” und OVt auf Basis ih-
rer Anderungsoperationen in die folgenden Mengen eingeteilt. Jedes Konzept ist
eindeutig iiber eine Accession Number identifiziert und wird genau einer Gruppe zu-
geordnet. Es gibt Konzepte, die nur in OV auftreten, in beiden Versionen enthalten
sind oder nur in O*™! auftreten.

e Extension set: Ext(O"~""!) = Menge von Konzepten in OY UO*!, die aus-
schlielich zu informationserweiternden Anderungsoperationen assoziiert sind.

e Reduction set: Red(Ov~"*') — Menge von Konzepten in O” U O die
ausschlieflich zu informationsreduzierenden Anderungsoperationen assoziiert
sind.

e Revision set: Rev(O"~""!) = Menge von Konzepten in O*UO" ", die zu min-
destens einer Anderungsoperation assoziiert sind, aber weder zu Ext noch zu
Red gehoren. Jedes Rev-Konzept unterlag also entweder einer Informations-
iiberarbeitung oder sowohl erweiternden als auch reduzierenden Anderungs-
operationen im gleichen Versionsiibergang.

Alle weiteren Konzepte bleiben unverindert, d. h. sie wurden nicht durch Anderun-
gen beeinflusst. Abbildung zeigt beispielhaft die Evolution zweier Ontologien
O1 und O2 und eines Mappings zwischen diesen beiden Ontologien (OMop1 02).
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Abbildung 4.2: (a) Beispielevolution fiir zwei Ontologien und ein Mapping fiir den
Versionsiibergang v = 1 — 2. Die Konzepte b; und e wurden iiberarbeitet (blau),
dy € O2 wurde geldscht (rot) und gy, f1 und f, wurden hinzugefiigt (griin). Anderun-
gen des Mappings zwischen O1 und O2 umfassen zwei Korrespondenzhinzufiigungen
((b1,b2), (f1, f2)) und zwei Korrespondenzloschungen ((by, c1), (di,ds)). (b) Matrix
zum FEinfluss der Ontologie- auf die Mappingédnderungen.

Beispielsweise werden im Versionsiibergang von O2' nach 022 drei Anderungen
durchgefithrt: Hinzufligung des Konzepts fo (addC), Loschung des Konzepts ds
(delC) und die Anderung eines Attributwerts von ey (chgAttValue). Die drei Kon-
zepte werden jeweils den drei Gruppen Ext, Red und Rev zugeordnet: Ext(02'7?%) =
{f2}, Red(O2'7?) = {dy} und Rev(02'7?%) = {ey}. Alle anderen O2-Konzepte im
Beispiel (Abbildung bleiben unverandert.

Die Grofe der drei Konzeptmengen Ext, Red und Rev erfasst den Anderungsgrad
withrend der Evolution von OV zu O'*! quantitativ. Auf Basis von Fat, Red und
Rev wird der Ontologieanderungsfaktor (Ontology Change Ratio = OCR) wie folgt
definiert:

B |Ext(0v¢—>v+1) U Red(ovl—)v+1) U ReU(Ow—)erl)l

OCR<OM_)U+1> |Ov U Ov+1|

Der Ontologieinderungsfaktor fiir O2 im Beispiel aus Abbildung ist folglich
OCR(021'—>2) = |{f27 an 62}|/|{a2a b27 Ca, an €2, f2}| = 0.5.

4.2.2 Mappingdnderungen

Zur Bestimmung von Anderungen in Mappings wird ein einfacher Mapping-Diff
mdif f(OM?, OM" ') berechnet. Fiir zwei aufeinanderfolgende Mappingversionen
OM? und OM?*! erfasst der Mapping-Diff Hinzufiigungen neuer Korrespondenzen
(Add) sowie Loschungen bisher giiltiger Korrespondenzen (Del). Zusétzlich konnte
eine Versinderung des Ahnlichkeitswerts einer Korrespondenz zwischen verschiede-
nen Mappingversionen beriicksichtigt werden. In Kapitel |p| wird die Historie und
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Stabilitit von Korrespondenzen beziiglich Anderungen des Ahnlichkeitswerts niher
betrachtet. Fiir diese Studie werden gedinderte Korrespondenzen in die zwei folgen-
den Gruppen eingeteilt:

o Addition set: Add(OMV="T) = OMYT " \OM"

e Deletion set: Del(OMV™"1) = OMY\OM?+!

Alle anderen Korrespondenzen treten in beiden Mappingversionen auf und werden
somit als unverdndert angesehen. Basierend auf diesen beiden Mengen, wird der
Mappingénderungsfaktor (Mapping Change Ratio = M CR) wie folgt definiert:

|Add(OMP*+1) U Del(OMv=v+1)]

MCR(OM~*+1) ON" G OMH|

Im Beispiel in Abbildung |4.2| gibt es zwei neue Korrespondenzen (Add(OM'™?) =
{(b1,02), (f1, f2)}) und zwei geloschte Korrespondenzen (b, ce) und (dy,ds). Da es
eine unveriinderte Korrespondenz (aq, as) gibt, betragt der Mappingénderungsfaktor
0.8 (MCR(OM'Y™?) = 4/5).

4.2.3 Einfluss von Ontologie- auf Mappinganderungen

Um zu bestimmen inwieweit Ontologieinderungen Mappingidnderungen beeinflussen
bzw. ausltsen, ist es sinnvoll die verschiedenen Ontologie- und Mappingdnderungen
im Zusammenhang zu betrachten. Dazu werden die drei definierten Gruppen von
Konzeptanderungen (Ezt, Red, Rev) mit den beiden Arten von Korrespondenz-
danderungen (Add, Del) verkniipft. Daraus ergeben sich sechs verschiedene Indika-
toren, die zur Analyse der Mappingevolution eingesetzt werden (siehe Kapitel .

Nicht alle Ontologiesinderungen fithren tatsichlich zu Anderungen in einem abhiin-
gigen Mapping. Der Einflussfaktor (Impact Ratio = I R) gibt den Anteil gednderter
Konzepte an, die an gedinderten Korrespondenzen beteiligt sind und somit Einfluss
auf Anderungen im Mapping haben. I R ist kein Indikator fiir die Anzahl der gesinder-
ten Korrespondenzen. Das Mal wird fiir jede Menge geénderter Ontologiekonzepte
Ocn (Ext, Red, oder Rev) und gednderter Mappingkorrespondenzen OM¢y, (Add
oder Del) wie folgt definiert:

_ HCGOC;LBC/:(C,C/)G]V[C}LV(C/,C)EMC}L}|
IR(Ocn, Mcn) = |Ochl

Um beispielsweise den Anteil additiver Ontologieinderungen zu erfassen, der zu
neuen Korrespondenzen fiihrt, wird der Einflussfaktor fir O¢, = FExzt(O1'%?) U
Ezt(02'7%) und OM¢;, = Add(OM'™?) bestimmt. Im Beispiel in Abbildung
erscheinen zwei (f1, fo) von insgesamt drei Ext-Konzepten in der Menge der hin-
zugefiigten Korrespondenzen. Anderungen an diesen zwei Konzepten haben einen
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Einfluss auf das abhingige Mapping. Der Einflussfaktor I R(Ext, Add) betrdgt in
diesem Fall 2. Es ist zu erwarten, dass erweiternde Anderungen (Ext) meist zu Kor-
respondenzhinzufiigungen fiihren, wohingegen reduzierende Anderungen (Red) eher
Korrespondenzloschungen auslosen.

4.3 Analyse der Mappingevolution

Im Folgenden wird die Evolution von Ontologien und Mappings fiir verschiedene
Subdoménen der Lebenswissenschaften analysiert. Dabei erfolgt u.a. ein Vergleich
der Mappingevolution fiir verschiedene Match-Verfahren und eine Analyse zum Ein-
fluss von Ontologiednderungen auf Mappingidnderungen.

4.3.1 Datensatze und Konfigurationen

In der Evaluierung werden drei verschiedene Mapping-Szenarien aus dem Bereich
der Lebenswissenschaften betrachtet:

e Anatomie (Anatomy): Mapping zwischen MA und dem Anatomieteil des NCIT
(NCITa)

e Molekularbiologie (Molecular Biology): Mapping zwischen den zwei GO-
Subontologien Molekulare Funktionen (MF) und Biologische Prozesse (BP)

e Chemie (Chemistry): Mapping zwischen ChEBI und NCIT

Fiir jede Eingabeontologie werden die im Juni und Dezember giiltigen Versionen
zwischen 2006 und 2010 verwendet (10 Versionen: 2006-06 bis 2010-12). Ontologie-
mappings basieren auf den zu einem Zeitpunkt giiltigen Ontologieversionen und
werden automatisch mit GOMMA generiert. Anderungen in Mappings resultieren
ausschlieflich aus Ontologieinderungen, da automatisch berechnete Mappings auf
Basis sich dndernder Ontologieversionen verwendet werden. Es existieren demzu-
folge keine von der Ontologieevolution unabhingigen Mappinginderungen, wie sie
durch Experten in manuell verifizierten Mappings vorgenommen werden konnen.
Zur Berechnung der Ontologiemappings werden die folgenden metadatenbasierten
Matcher eingesetzt:

e Name: Berechnung der String-Ahnlichkeit zwischen den Namen zweier Kon-
zepte

e NameSyn: Berechnung der maximalen String-Ahnlichkeit zwischen den Namen
und Synonymen zweier Konzepte
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ontologies Name 0.6 NameSyn 0.6 NameSyn 0.8 Context 0.6
10259 [ growth | V2?69 [ growth | IV | growth | IV2"5%| [ growth | (V2% | growth
[Anatomy 8,806 1.1 1,496 1.1 1,636| 1.1 1,264 1.1 1,272 1.0
Molecular Biology 18,974 1.6 8521 1.1 1,531 1.7 2511 1.6 465| 1.6
Chemistry 69,005 1.7 1,353] 3.9 3,242 3.2 1,930 3.7 277( 6.1

Tabelle 4.2: Groke und Wachstum der Ontologien und Mappings. Die Tabelle zeigt
die Anzahl der Konzepte (|C?°%~%|) und Anzahl der Mapping-Korrespondenzen
(| M2006=96]) in der ersten betrachteten Version, wobei |C| die Summe der Quell-
und Zielontologiekonzepte fiir jedes Szenario angibt. growth bezieht sich jeweils auf
das Wachstum von der ersten (2006-06) zur letzten (2010-12) betrachteten Version.

e Context: Berechnung der String-Ahnlichkeit fiir den Konzeptkontext (konka-
tenierter String aus Eltern-, Kinder- und Konzeptnamen) zweier Konzepte

Die String-Ahnlichkeit wird jeweils auf Basis von Trigram (n-Gram, n—=3) und dem
Dice-Maf berechnet. In dieser Untersuchung liegt der Fokus auf der Evolutions-
analyse von Ontologiemappings, so dass hier nicht die Qualitdt der Mappings im
Vordergrund steht. Die Auswahl der Match-Verfahren basiert auf fritheren Studi-
en, in welchen das Matching unter Ausnutzung von Konzeptnamen und Synony-
men (NameSyn) sehr gute Ergebnisse insbesondere fiir Anatomieontologien erzielen
konnte (|56, [63], siche Kapitel [g] fiir [63]). Zusitzlich werden der Name- und Con-
text-Matcher ausgefiihrt, um verschiedene metadatenbasierte Verfahren vergleichend
analysieren zu kénnen. Um méglichst genaue Ergebnisse (d. h. eine gute Precision)
zu erreichen, werden die wahrscheinlichsten Korrespondenzen, die einen bestimmten
Grenzwert iiberschreiten, ausgewdhlt. Fiir diese Studie wird ein einheitlicher Grenz-
wert von 0,6 fiir alle drei Match-Verfahren verwendet. Fiir NameSyn wird zusitzlich
der striktere Grenzwert 0,8 untersucht. Zuséatzlich werden fiir jedes Konzept nur
die Korrespondenzen mit dem hochsten Ahnlichkeitswert sowie jene in einer kleinen
Delta-Umgebung ausgew#hlt (MaxDelta-Selektion [41]).

4.3.2 Ontologie- und Mappingevolution

Tabelle gibt einen Uberblick zu den Gréfen der Ontologien (|C|) und Mappings
(|M]) sowie deren Wachstum (growth) zwischen Juni 2006 und Dezember 2010. |C|
reprasentiert hier die kombinierte Ontologiegrofe und gibt die Anzahl aller Konzep-
te in der QQuell- und Zielontologie fiir jedes der drei Szenarien an. Das Wachstum
(growth) bezieht sich auf die Anderung der Ontologie (|C|)- bzw. Mappinggrifke

(|M]) von der ersten zur letzten betrachteten Version:
|02006—06 ’

growth(|C],2006-06 — 2010-12) = Tomom=zy bzw.

]\/[2006706 |

growth(| M|, 2006-06 — 2010-12) = Mw

80



KAPITEL 4. ANALYSE DER EVOLUTION VON ONTOLOGIEMAPPINGS

(a) (b)

1.0 A = Add(MY—+1)  mm Del(Myv+l) == MY

=== Anatomy

0.8 +————————— ——Molecular Biology 1,000 3,000 o

064 Chemistry 3z 800 —* 2500 &
S 2 600 - 2,000 &
S04 S 400 - 1,500 %,

ST ~— . ) = - 1,000 §
0.2 7 N e 200 - 500 g
0.0 & TSmmmmmmrmet T Smemnmmnemoee 0 - 0
Q‘O\'\*Qb\’\'gb\'"ab@sb\” P P
& F S S Y FF S F F S S S
) [ R D A )

Abbildung 4.3: (a) Ontologieinderungsfaktoren (OCR). (b) Mappingevolution fiir
den NameSyn 0,6-Matcher, Molecular Biology.

Im Anatomie-Szenario steigt die kombinierte Quell- und Zielontologiegréfe leicht
um den Faktor 1,1 auf fast 10.000 Konzepte. Hingegen wachsen die Ontologien
fiir Molekularbiologie und Chemie um 60-70% auf ~30.000 und ~120.000 Kon-
zepte. Fiir zwei der drei Szenarien (Anatomie und Molekularbiologie) entspricht
das Wachstum der Mappings ungefdhr jenem der Ontologien. Im Gegensatz dazu
wachsen die Mappings im Chemie-Szenario wesentlicher stirker (Faktor 3-6) als die
Ontologien (Faktor 1,7). Im Vergleich zur Ontologiegrofe sind die Mappings teil-
weise sehr klein (insbesondere fiir den Context-Matcher im Chemie-Szenario), so
dass ein starkes Mappingwachstum begiinstigt wird. Context produziert eher weni-
ge Korrespondenzen, da neben lokalen Konzeptinformationen auch Informationen
aus Eltern- und Kinderkonzepten genutzt werden.

Die Verwendung eines hoheren Grenzwerts fiir NameSyn fiihrt zu kleineren Map-
pings. Insbesondere im Molekularbiologie-Szenario reduziert sich die Abdeckung der
Quell- und Zielontologie durch das Mapping erheblich. Die Abdeckung einer On-
tologie durch ein Mapping ist interessant in Bezug auf den Einfluss der Ontolo-
gieevolution. Wenn sich beispielsweise Ontologieregionen éndern, in welchen keine
Korrespondenzen liegen, resultieren daraus kaum Mappingdnderungen. Im Gegen-
satz dazu dndern sich Mappings sehr viel stérker, wenn diese sehr stark verédnderliche
Ontologieteile abdecken.

Abbildung[4.3((a) zeigt die Ontologieinderungsfaktoren (OC'R) (siche Kapitel
zwischen aufeinanderfolgenden Versionen des fiinfjihrigen Betrachtungszeitraums?!.
Verglichen mit den anderen beiden Doménen gab es in der Anatomiedoméne nur we-
nige Anderungen. Im Molekularbiologie-Szenario tritt insbesondere 2007 eine hohe
Anderungsrate (fast 40%) auf. Ab 2008 sinkt der OC' R und #hnelt jenem des Chemie-
Szenarios (circa 20%). Abbildung [£.3|(b) stellt die Ergebnisse zur Mappingevolution
fiir NameSyn 0,6 im Bereich Molekularbiologie detaillierter dar. Insgesamt domi-
nieren Korrespondenzhinzufiigungen, so dass die finale Mappinggrofte auf mehr als
2.500 Korrespondenzen anwachst. Allerdings gab es auch eine betrdchtliche Anzahl

21Der erste OCR errechnet sich aus dem Ubergang von Version 2006-06 zu Version 2006-12.
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Abbildung 4.4: Ontologie (OCR)- und Mappingénderungsfaktoren (M CR) fiir drei
Subdoménen der Lebenswissenschaften (a) Anatomy, (b) Molecular Biology, (c) Che-
mistry.

Loschungen. Beispielsweise werden FEnde 2007 im Vergleich zur Vorversion beinahe
500 Korrespondenzen nicht mehr produziert, was auf massive Uberarbeitungen von
GO-BP und GP-MF im Jahr 2007 zuriickzufiihren ist. Das Beispiel verdeutlicht,
dass durchaus starke Mappingéinderungen auftreten kénnen.

4.3.3 Vergleich der Match-Verfahren

Um die Mappingstabilitit fiir verschiedene Match-Verfahren vergleichend zu analy-
sieren, wird eine mogliche Korrelation zwischen Ontologie- und Mappingdnderungen
untersucht. Dazu werden die Ontologie- und Mappingédnderungsfaktoren fiir die
drei Szenarien und vier Match-Verfahren im Beobachtungszeitraum berechnet
(Abbildung a-c). Im Anatomie-Szenario, haben sich die Ontologien sowie die
Mappings nur leicht verdndert (siehe Wertebereich der y-Achse). Im Gegensatz da-
zu gibt es fiir die beiden anderen Szenarien einen iiberraschend hohen Anteil Map-
pingdnderungen (10-80%). Insbesondere fiir Anatomie und Molekularbiologie zeigt
sich eine deutliche Korrelation zwischen den Ontologieinderungsfaktoren (schwar-
ze, durchgezogene Linien) und den Mappingénderungsfaktoren (farbige, gestrichel-
te Linien). Die Name- und NameSyn-Mappings sind insgesamt stabiler als die
Contert-Mappings. Insbesondere im Chemie-Szenario haben sich 2008 80% des
Context-Mappings verdndert. Die Verwendung des Contert-Matchers fiithrt zu ei-
ner hoheren Instabilitit der Mappings, da sich zusitzlich Anderungen der Eltern-
und Kinderkonzepte auswirken. Beispielsweise dndert sich der Kontext eines Kon-
zepts durch dessen Verschiebung von einem Elternknoten zu einem anderen. Im
Molekularbiologie-Szenario &ndern sich in Version 2007-12 insbesondere die Name-
Syn-Mappings, auch wenn das Maximum der Ontologieevolution bereits in der vor-
herigen Version (2007-06) lag. GO-BP und GO-MF wurden 2007 nacheinander bear-
beitet, so dass die jeweiligen Anpassungen in verschiedenen Versionen veré6ffentlicht
wurden. Erst die Kombination der Anderungen in beiden Sub-Ontologien fiihrte
2007-12 zu den zahlreichen Mappingidnderungen.

82



KAPITEL 4. ANALYSE DER EVOLUTION VON ONTOLOGIEMAPPINGS

Ext Red Rev
10 | | IR (Ext,Add) : IR (Ext,Del) |10 ¢, | | IR (Red, Add) : IR (Red, Del) | 10 ¢, | | IR (Rev,Add) : IR (Rev, Del)
Anatomy 95 18.7% 0.1% 7 0.0% 7.8% 89 6.8% 4.1%
Molecular Biology | 2,359 4.6% 0.7% 223 2.4% 8.8% 2,209 3.5% 2.1%
Chemistry 8,377 11.7% 1.2% 366 3.5% 5.3% 6,441 8.1% 4.0%

Tabelle 4.3: Einfluss der Ontologieinderungen (Ext, Red, Rev) auf Mappingénde-
rungen (Add, Del) fiiv NameSyn 0.6. Anzahl Konzeptinderungen |O¢y,| und prozen-
tualer Impact Ratio I R(Ocp, Mcy) (Durchschnittwerte fiir alle Versionsiibergénge).

4.3.4 Einfluss der Ontologie- auf Mappinganderungen

Tabelle zeigt den Einfluss der Ontologieinderungen auf Mappinginderungen.
Es werden die Ergebnisse fiir NameSyn 0,6 als Durchschnittswert aller Versions-
iiberginge prisentiert. Die Tabelle zeigt die Anzahl gedinderter Ontologiekonzepte
(|Ocn)) fiir jede Gruppe von Ontologiednderungen (Ext, Red, Rev) und deren Anteil
(Impact Ratio IR als Prozentwert), der zu Hinzufiigungen (Add) oder -16schungen
(Del) im Mapping fiihrte. Es wird deutlich, dass ein hoher Anteil (>80%) der
Ontologieerweiterungen, -reduktionen und -iiberarbeitungen keinen Einfluss auf die
Ontologiemappings hat. Dies begriindet sich in der geringen Abdeckung der On-
tologien durch die Mappings. Anderungen in Regionen der Ontologie, die nicht im
Mapping abgedeckt sind, fiihren eher nicht zu Mappingidnderungen. Der Einfluss
der Ontologieinderungen hingt u.a. davon ab, welche Ontologieinformationen ein
Match-Verfahren nutzt, um eine Korrespondenz im Mapping aufzunehmen.

Die erweiternden Ontologieanderungen ( Ext) bilden den grofiten Anteil der Ontologie-
dnderungen. Sie fiihren hauptséchlich zu Korrespondenzhinzufiigungen und resultie-
ren in allen drei Doménen eher selten in Korrespondenzloschungen. Red-Konzepte
fiihren eher zu Korrespondenzloschungen jedoch auch zu einigen Korrespondenz-
hinzufiigungen. Dies konnte durch spezifische Charakteristika der Match-Verfahren
verursacht werden. Wenn beispielsweise ein Synonym eines Konzepts geloscht wird,
so dass die darauf basierende Korrespondenz verloren geht, kann dieses Konzept
zu einem anderen Konzept verkniipft werden, so dass eine neue Korrespondenz
hinzukommt. Dies gilt insbesondere fiir Selektionsverfahren wie MazDelta oder
MazN, welche die jeweils beste(n) Korrespondenz(en) fiir ein Konzept auswéhlen.
Somit kann eine Synonymloschung im gleichen Evolutionsschritt sowohl zu einer
Korrespondenzléschung als auch zu einer Korrespondenzhinzufiigung fiihren. Uber-
arbeitete Konzepte (Rewv) 16sen sowohl Hinzufiigungen (Add) als auch Loschungen
(Del) von Korrespondenzen aus. Dies ist naheliegend, da Konzeptiiberarbeitungen
in einem Evolutionsschritt sowohl erweiternd als auch reduzierend sein kénnen (z. B.
eine Attributhinzufiigung und -16schung). Absolut betrachtet 16sen iiberarbeitende
Anderungen mehr Korrespondenzléschungen aus als die reduzierenden Anderungen.
So sind z. B. im Chemie-Szenario circa 250 der Konzeptiiberarbeitungen (siche Rev:
4% von ~6.400) jedoch nur circa 20 reduzierende Anderungen (siche Red: 5,3% von
~370) fiir Korrespondenzléschungen (Del) verantwortlich. Konzeptiiberarbeitungen
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sind insgesamt fiir einen groften Teil der Mappinginderungen verantwortlich, wo-
hingegen Loschungen eher eine geringere Rolle spielen. Die Analyse bietet eine
aggregierte, iiberblicksartige Sicht auf den Einfluss von Ontologieinderungen auf
Mappingénderungen. In Kapitel @ werden Anderungsoperationen individuell be-
trachtet, um von Anderungen betroffene Korrespondenzen zu adaptieren.

4.4 Zusammenfassung

In diesem Kapitel wurde die Evolution von Ontologiemappings fiir drei verschiede-
ne Doménen der Lebenswissenschaften (Anatomie, Molekularbiologie und Chemie)
unter Verwendung verschiedener Match-Verfahren untersucht. Basierend auf dem
eingefiihrten Modell und verschiedenen Mafken wurden die Evolutionsintensitéit der
Ontologien und Mappings sowie der Einfluss von Ontologieinderungen auf Mapping-
anderungen analysiert.

Die Molekularbiologie- und Chemie-Ontologien wurden stark erweitert und iiber-
arbeitet, wohingegen die Anatomie-Ontologien relativ stabil sind. Dies ist nachvoll-
ziehbar, da die Anatomie verschiedener Spezies bereits seit langem gut erforscht ist,
wohingegen die Molekularbiologie und Chemie derzeit intensiv erforschte Doméinen
sind. Da typischerweise bereits existierende Ontologieinformationen erweitert oder
iiberarbeitet werden, gibt es eher wenige Loschungen fiir alle drei Doméanen. Gene-
rell hat die Ontologieevolution einen deutlichen Einfluss auf Ontologiemappings, die
auf Basis typischer metadatenbasierter Match-Verfahren bestimmt wurden. Insbe-
sondere der strukturelle Context-Matcher produzierte relativ instabile Ergebnisse,
wohingegen Mappings basierend auf dem Name- und NameSyn-Matcher vergleichs-
weise stabil sind. Wie erwartet 10sen Ontologieerweiterungen eher Korrespondenz-
hinzufiigungen aus, wohingegen reduzierende Anderungen eher zu Korrespondenz-
16schungen fiihren. Konzeptiiberarbeitungen finden relativ haufig statt und fiithren
sowohl zu Hinzufiigungen als auch zu Loschungen von Korrespondenzen. Abhén-
gig von der Mappinggrdfe bzw.- abdeckung und dem verwendeten Match-Verfahren
zeigen die Ergebnisse eine deutliche Korrelation zwischen Ontologie- und Mapping-
anderungen.
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FEvolutionsbasierte Bewertung von
Ontologiemappings

5.1 Motivation

Die bisherigen Untersuchungen zeigten, dass Ontologieinderungen Einfluss auf ab-
hangige Ontologiemappings haben. Automatisch generierte Ontologiemappings han-
gen zudem von weiteren im Matching verwendeten Sekundérdatenquellen wie z. B.
Thesauri, Instanzquellen und deren Assoziationen zu Ontologien (Annotationen)
ab. Ahnlich zu Ontologien unterliegen Sekundirdatenquellen ebenfalls regelméfigen
Anderungen. Infolge der Evolution von Ontologien und Sekundirquellen kénnen
Ontologiemappings relativ instabil sein, d.h. die Ahnlichkeit zwischen zwei Kon-
zepten kann iiber mehrere Versionen signifikant variieren. Abbildung zeigt bei-
spielhaft die Historie der Konzeptidhnlichkeit zweier Korrespondenzen iiber 21 Ver-
sionen. Das betrachtete Mapping verkniipft die zwei GO-Subontologien molekulare
Funktionen (MF) und biologische Prozesse (BP). Ein biologischer Prozess ,besteht*
aus mehreren Funktionen und eine Funktion kann an mehreren Prozessen ,betei-
ligt* sein??. Folglich werden zwischen BP und MF n:m-Korrespondenzen anstelle
von Aquivalenzbeziehungen bestimmt. Das Mapping wurde durch ein instanzba-
siertes Match-Verfahren generiert, wobei die Ahnlichkeit zweier Konzepte anhand
ihrer Assoziationen zu gleichen Instanzen (z. B. Gene, Proteine) bestimmt wird (sie-
he [104]). Beide Korrespondenzen haben einen relativ hohen Ahnlichkeitswert von

22Giehe auch http://www.geneontology.org/G0.process.guidelines.shtml:
,»A biological process is a recognized series of events or molecular functions.“
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Abbildung 5.1: Historie von Ahnlichkeitswerten zweier GO-Korrespondenzen.

0,95 in der letzten Mappingversion, jedoch unterscheiden sie sich signifikant in ihrer
Historie. Die rote Korrespondenz zwischen GO:0051016 (’barbed-end actin filament
capping’) und GO:0003779 (actin binding’) existiert kontinuierlich auf einem héhe-
ren Ahnlichkeitslevel und ist somit stabiler als die schwarze Korrespondenz zwischen
GO:0005978 (’glycogen biosynthetic process’) und GO:0004689 ('phosphorylase kina-
se activity’). Da der Ahnlichkeitswert der schwarzen Korrespondenz von 0,4 auf 0,95
springt, ist ihre Korrektheit fragwiirdig und sollte entsprechend verifiziert werden.
Die Beobachtung, dass Konzeptidhnlichkeiten iiber die Zeit derartig schwanken, be-
griindet sich hauptséchlich in der Evolution der Quellen, von welchen die Mappings
abhiingen. Dazu zihlen Anderungen u. a. in Ontologien, Anderungen in Instanzquel-
len (und anderen Sekundirquellen) sowie Anderungen der Annotationen zwischen
Instanzen und Ontologiekonzepten [81].

Ziel automatischer Match-Verfahren ist es, Mappings von hoher Qualitit zu bestim-
men. Dazu hat sich beispielsweise die Kombination verschiedener Match-Verfahren
(z.B. 8], siehe Kapitel bewihrt. Bisherige Ansitze beriicksichtigen jedoch
nicht die Ontologieevolution, da sie nur Informationen der spezifischen, zu verglei-
chenden Ontologieversionen verwenden. Ziel ist es, die Stabilitdt von Korrespon-
denzen anhand einer Historie von Ahnlichkeitswerten zu berechnen und diese zur
Bestimmung robuster Mappings zu nutzen. Instabile Korrespondenzen sollten einer
manuellen Validierung unterzogen werden. Im Unterschied zum vorherigen Kapitel
wird hier die Stabilitét einzelner Korrespondenzen und nicht die Stabilitdt bzw. Evo-
lutionsintensitit eines gesamten Mappings betrachtet. Neben den in Kapitel
diskutierten verwandten Arbeiten, existieren relevante Ansitze, die die Evolution
von Assoziationsregeln im Bereich des Data Mining untersuchen. Die Identifikation
von Trends und Anderungen an Assoziationsregeln ist z. B. fiir wirtschaftliche An-
wendungen wichtig, um auf verdnderte Kundenanforderungen reagieren zu kénnen.
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In [2] wurde vorgeschlagen, Assoziationsregeln in verschiedenen Zeitintervallen zu
beobachten, in dem Anderungen der ,support“- und ,confidence~Werte der Regeln
betrachtet werden. Ein weiterer Ansatz [121] sieht vor, wesentliche Unterschiede in
Assoziationsregeln zu identifizieren. Ahnlich zu Mappingkorrespondenzen verbinden
Assoziationsregeln ebenfalls Mengen von Elementen, um semantische Beziehungen
zu beschreiben. Jedoch versuchen Data Mining-Ansétze, Regeln zu identifizieren,
die sich signifikant in ihrer Evolution von anderen Regeln unterscheiden. Im Ge-
gensatz dazu fokussiert der hier vorgestellte Ansatz auf die Unterscheidung stabiler
und instabiler Korrespondenzen innerhalb eines Ontologiemappings, um Experten
bei einer Verifikation automatisch generierter Korrespondenzen zu unterstiitzen.

Dieses Kapitel umfasst die folgenden Beitrage:

e Es wird ein generischer Ansatz zur evolutionsbasierten Bewertung automatisch
generierter Ontologiemappings vorgestellt. Dieser ist unabhingig von dem zur
Berechnung der Ahnlichkeitswerte verwendeten Match-Verfahren. Zusitzlich
zu den bereits vermerkten Ahnlichkeitswerten der Korrespondenzen, soll je-
de Korrespondenz mit der Stabilitit beziiglich ihrer historischen Anderun-
gen annotiert werden. Folglich kénnen Korrespondenzen nicht nur durch ihre
Ahnlichkeitswerte sondern auch anhand der berechneten Stabilititswerte klas-
sifiziert und evaluiert werden.

e Ls werden zwei Stabilititsmake definiert, die die Evolution der Ahnlichkeits-
werte einer gegebenen Korrespondenz quantifizeren. Die ,, Average Stability"
betrachtet Anderungen in den verschiedenen Evolutionsschritten, wohinge-
gen die ,, Weighted Maximum Stability* die Stabilitdt beziiglich des aktuellen
Ahnlichkeitswerts ermittelt (Kapitel .

e Die Evaluierung présentiert erste Ergebnisse am Beispiel eines instanzbasierten
Match-Verfahrens im Bereich der Lebenswissenschaften. Die Stabilitdtsmaifse
werden verwendet, um Korrespondenzen eines Mappings in verschiedene
Gruppen wie ,,accepted”, , candidates oder , questionable” zu klassifizieren

(Kapitel [5.4).

5.2 Grundlagen

Entsprechend dem in Kapitel eingefiihrten Versionierungsmodell werden Ontolo-
giemappings OM* = OMpyi o9 zwischen zwei Ontologieversionen O1° und 02', die
zum gleichen Zeitpunkt ¢ giiltig waren und die gleiche Versionsnummer ¢ = 1...n
aufweisen, verwendet. Falls eine Mappingversion OM? von einer weiteren Sekundiir-
datenquelle D abhingt, wird die zum gleichen Zeitpunkt giiltige Version D’ genutzt.

Im Folgenden werden zwei Konzepte a und b jeweils aus den Ontologien O1° und
02! sowie ein Match-Verfahren m betrachtet. Um den Ansatz allgemein anwendbar
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zu halten, werden keine Annahmen iiber das verwendete Match-Verfahren getroffen.
Zur Berechnung der Ahnlichkeit nutzt ein Matcher neben den Konzepten a und b
selbst (z. B. deren Name) auch weitere Informationen wie die Ontologiestruktur oder
assoziierte Instanzen in einer Quellversion D",

Die durch ein Match-Verfahren m bestimmte Ahnlichkeit zwischen zwei Konzepten
a und b wird als sim(a,b,m|O1*,02") mit a € O1° und b € 02" bezeichnet. Da
wiahrend der Ontologieevolution u.a. Konzepte geléscht und hinzugefiigt werden,
ist es nicht gegeben, dass ein Konzept a in allen Versionen O1' (: = 1...n) auf-
tritt. Dementsprechend wird die Korrespondenzihnlichkeit sim;(a,b,m) zwischen
zwei Konzepten beziiglich einer Version ¢ definiert.

sim(a,b,m|A;, B;),if a € A; ANb € B;

. € [0,1]
0, otherwise

sim;(a,b,m) = {
Wenn mindestens eines der beiden Konzepte nicht in der betrachteten Version auf-
taucht, wird die Korrespondenzdhnlichkeit sim;(a,b, m) auf den Minimalwert 0 ge-
setzt. Diese Definition erlaubt eine Ahnlichkeitsberechnung fiir Korrespondenzen
iiber verschiedene Versionen.

5.3 Stabilitatsmale

Um die Historie verschiedener Korrespondenzen bewerten und vergleichen zu kon-
nen, werden zwei Stabilititsmake definiert. Diese aggregieren die verschiedenen Ahn-
lichkeitswerte fiir jede Korrespondenz iiber mehrere Versionen. Beide Mafse beruhen
auf dem Ahnlichkeitswert der aktuellen Version n sowie den Ahnlichkeitswerten der
k > 0 vorherigen Versionen. Jedoch wird die maximale Anzahl kmax der zuvor
verfiigbaren Versionen durch die Korrespondenz (a,b) und das Match-Verfahren m
limitiert. Es konnen nur Versionen ab dem Zeitpunkt betrachtet werden, zu dem
zwei Konzepte a und b zum ersten Mal gemeinsam auftraten. Zudem wird kmax auf
die erste Version beschrankt, fiir die sim;(a,b,m) > 0 gilt. Es muss also die erste
Version bestimmt werden, in der das Match-Verfahren m, fiir die Korrespondenz
(a,b), einen Ahnlichkeitswert > 0 berechnet. Ziel ist es, den initialen ,Sprung“ von
0 auf einen positiven Ahnlichkeitswert nicht in die Berechnung der Stabilitit einzu-
beziehen, da dies nicht als Instabilitdt bestraft werden soll. Dementsprechend wird
kmaz in den spateren Stabilitdtsdefinitionen genutzt und ist wie folgt definiert:

kmazx, (a,b,m) = , fnax 1({k]sz'mn,k(a, b,m) > 0})

Diese Definition ist nur dann wohldefiniert, falls mindestens eine Korrespondenz mit
sitm;(a,b,m) > 0 innerhalb der vorherigen k Versionen existiert. Allerdings ist diese
Beschriankung nicht relevant, da Korrespondenzen mit sim;(a,b,m) = 0 fir alle
1 < n keine historischen Informationen beinhalten und somit auch nicht mit einem
Stabilitdtswert annotiert werden kénnen.
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Im Folgenden werden zwei Stabilititsmafe (1) auf Basis des Durchschnitts und
(2) auf Basis eines gewichteten Maximums der Ahnlichkeitswerte vorgestellt. Die
Average Stability erfasst die durchschnittliche Schwankung der Ahnlichkeitswerte
in den letzten k Evolutionsschritten und ist fiir eine Korrespondenz (a, b) wie folgt
definiert:

n—1
1—1. stm;+1(a,b,m) — sim;(a,b,m)|, if k < kmazy,(a,b,m
stabAvgn’k.(a, b,m) — k izg—kl 1+1( ) 1( )‘ ’ > 7L( ) c [0’1]
stabAvgn kmawn, (a,b,m) (@, b, m), otherwise

Als Indikator fiir instabile Korrespondenzen, erfasst das Maf sowohl kleine als auch
grofse Unterschiede der durch m bestimmten Korrespondenzdhnlichkeit. Folglich
wird (a, b) als stabil betrachtet, wenn nur wenige, eher kleine Unterschiede der Ahn-
lichkeit wahrend der Evolution auftreten. Zu diesem Zweck werden die absoluten
Differenzen der Korrespondenzahnlichkeiten aufeinanderfolgender Versionen fiir alle
Evolutionsschritte von n—k bis n aufsummiert. Diese Summe wird mit der absoluten
Anzahl Evolutionsschritte (k) normalisiert. Da jeder der k Evolutionsschritte eine
Anderung der Ahnlichkeit zwischen 0 und 1 beitréigt, wird fiir die Stabilitit ebenso
ein Wert zwischen 0 und 1 ausgegeben. Abschlieffend wird diese normalisierte Sum-
me von 1 abgezogen, um einen Average Stability-Wert von 1 (0) fiir die perfekte
Stabilitdt (vollstdndige Instabilitit) zu erhalten.

Fiir eine Korrespondenz (a, b) in der aktuellen Version n und ein Match-Verfahren m
wird die Weighted Maximum Stability unter Verwendung des gewichteten Maximums
fiir die letzten k& Evolutionsschritte wie folgt definiert:

1_ |5im7l<a,b,m)7§imn,i(a,b,m)| Hk<k b
stabW M, .(a,b,m) = LI:nlan [ g it k < kmaan(a, b, m) €1[0,1]
StabWMn,k:'ma:L',,, (a,b,m) (a7 b, m)a otherwise

Die Weighted Mazimum Stability bestimmt, wie nah vergangene Ahnlichkeitswerte
der aktuellen Ahnlichkeit sim,,(a,b, m) einer Korrespondenz (a, b) sind. Die Bewer-
tung der Stabilitdt in den letzten k£ Evolutionsschritten fokussiert also auf Version
n. Fiir eine Version n —i wird der Abstand sim,,_;(a, b, m) zur aktuellen Ahnlichkeit
simy(a,b,m) betrachtet. Die Distanz wird durch die Anzahl der Evolutionsschritte i
normalisiert (bzw. gewichtet). Folglich haben Verdnderungen in spiteren Versionen
einen grokeren Einfluss als Verdnderungen in fritheren Versionen. Mit stabW M kon-
nen also Trends unterschieden werden, inwieweit die Korrespondenzahnlichkeit iiber
die Zeit konstant ist, leicht ansteigt/abfallt oder in der nahen Vergangenheit plotzlich
auf ein anderes Niveau springt. Die Auswahl des maximalen Werts {iber alle betrach-
teten Versionen i gibt die grofte Abweichung an und bestimmt die Stabilitdt. Der
berechnete Maximalwert wird wiederum von 1 abgezogen, so dass vollstandige Stabi-
litdt (Instabilitdt) dem Wert 1 (0) entspricht. Eine perfekte Stabilitat (stabW M = 1)
ergibt sich genau dann, wenn alle fritheren Ahnlichkeiten sim; einer Korrespondenz
(a,b) mit der aktuellen Ahnlichkeit sim,, iibereinstimmen. Im Gegensatz dazu wird
vollsténdige Instabilitdt (stabW M = 1) erreicht, falls |sim,, — sim,_1| = 1 ist, d. h.
die Korrespondenzahnlichkeit dnderte sich im letzten Evolutionsschritt (n —1 — n)
von 0 auf 1 oder umgekehrt.
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Abbildung 5.2: Berechnung der Stabilitatswerte fiir drei Beispielkorrespondenzen.

Abbildung (oben) zeigt beispielhaft die Evolution der Ahnlichkeitswerte drei-
er Korrespondenzen. Alle Korrespondenzen haben in der aktuellen Version (n = 6)
einen Ahnlichkeitswert von 0,9, verhalten sich jedoch in den k = 5 vorherigen Versio-
nen unterschiedlich. Abbildung [5.2| (unten) zeigt die Berechnung der beiden Stabili-
tatsmake stabAvgss und stabWW Mg 5. Die erste Korrespondenz ist iiber alle Versio-
nen hinweg sehr stabil und erreicht somit hohe Stabilitdtswerte. Im Gegensatz dazu
unterliegt die zweite Korrespondenz starken Schwankungen, die im letzten Versions-
ibergang nachlassen. Dadurch ist die Average Stability eher niedrig, wohingegen die
Korrespondenz eine hohe Weighted Mazimum Stability erreicht. Der Ahnlichkeits-
wert der dritten Korrespondenz gleicht sich in den ersten fiinf Versionen sehr, erhoht
sich jedoch deutlich von Version 5 zu Version 6. Dieses Verhalten spiegelt sich in
einer hohen Average Stability und gleichzeitig niedrigen Weighted Maximum Stabi-
lity wider. Der letzte Evolutionsschritt tragt hauptsiachlich zur niedrigen Weighted
Mazimum Stability bei. Das Beispiel illustriert, dass beide Stabilitdtsmafe unter-
schiedliche Aspekte der Stabilitdt innerhalb eines gewissen Zeitraums quantifizieren.
Die Niitzlichkeit und Anwendbarkeit der Stabilitdtsmafe zeigt sich in der folgenden
Evaluierung.

5.4 Evaluierung

In diesem Abschnitt werden die Ergebnisse einer ersten Evaluierung des hier vorge-
stellten Ansatzes zur evolutionsbasierten Bewertung von Ontologiemappings gezeigt.
Dazu werden die BP-und MF-Subontologien der GO [55] betrachtet. Die beiden
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Abbildung 5.3: Kumulative Haufigkeit von Korrespondenzen beziiglich ihres
Auftretens in einer Version.

Ontologien umfassten im April 2008 jeweils 15.131 und 8.827 Konzepte. Weiterhin
werden GO-Annotationen aus Ensembl [91] genutzt. Im Juli 2008 umfasste Ensembl
u. a. 46.704 Proteine, welche 80.705 (100.195) Annotationen zu BP (MF) haben. Es
werden je 26 Versionen der Quellen zwischen 2004 und 2008 verwendet.

Zur Bestimmung mehrerer Versionen eines Ontologiemappings wurde ein zuvor er-
folgreich angewendetes instanzbasiertes Match-Verfahren [I75] [104] eingesetzt. Die
Ahnlichkeit zwischen zwei Konzepten wird aus der Uberlappung ihrer assoziierten In-
stanzen errechnet. Das AhnlichkeitsmaR sim,;,_3 fordert, dass jede Korrespondenz
zwischen zwei Konzepten in mindestens drei Instanzen iiberlappen muss. Insgesamt
fiihrte das instanzbasierte Match-Verfahren zu 3.280 Korrespondenzen zwischen MF
und BP in der letzten betrachteten Version. Alle Korrespondenzen weisen mindes-
tens eine Ahnlichkeit simag(a, b, min — 3) von 0,8 auf.

5.4.1 Quantitative Statistiken

In einer ersten Analyse wird die Existenz von Korrespondenzen in verschiedenen
Versionen untersucht. Interessant ist dabei, wie viele Korrespondenzen aus Version
26 ebenfalls in den vorherigen (1-25) Versionen vorhanden waren. Abbildung [5.3]il-
lustriert die kumulative Haufigkeit der Korrespondenzen beziiglich ihres ersten Auf-
tretens (minimale Versionsnummer). Circa 1.200 der 3.280 Korrespondenzen der
letzten Version waren bereits in der ersten Version vorhanden. Zwischen Version
1 und 22 zeigt sich ein beinahe linearer Anstieg (sieche Abbildung linear fit).
Anschliefsend steigt der Anteil der Korrespondenzen, die auch in der letzten Version
enthalten sind, deutlich an. Ungefihr 76% aller Korrespondenzen (2.497) existie-
ren mindestens seit Version 22 oder friither. Die restlichen 24% kamen erst in der
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Abbildung 5.4: Average Stability gruppiert nach Korrespondenzen mit einem be-
stimmten Ahnlichkeitswert in der letzten Version.

jiingeren Vergangenheit hinzu. Fiir Korrespondenzen, die nur in wenigen Versionen
auftreten, ist die Signifikanz der Stabilitdtsinformation limitiert. Daher werden im
Folgenden nur die 2.497 Korrespondenzen betrachtet, die in Version 22 oder friither
zum ersten mal auftraten.

Zur Bewertung der Average Stability wird mit k = 25 die vollstindige Historie be-
trachtet (stabAV Gagos). Dies spiegelt die Langzeitstabilitdt einer Korrespondenz
wider. Der Wert k£ = 25 impliziert nicht, dass alle Korrespondenzen in allen 25
vorherigen Versionen auftauchen miissen. Durch die Verwendung von kmaxz in der
Definition der Stabilitdtsmafe wird sichergestellt, dass stabAV Gy 95 fiir alle 2.497
Korrespondenzen wohldefiniert ist. Fiir die Weighted Maximum Stability wird k = 4
verwendet (stabW Mag 4), so dass die Kurzzeitstabilitdt bzw. Entwicklungen der kiir-
zeren Vergangenheit einer Korrespondenz bewertet werden konnen.

Die neuen Mafie sollen einen zusétzlichen Nutzen fiir die Annotation von Match-
Ergebnissen bringen. Daher soll die statistische Unabhéngigkeit der Stabilitdtsmafe
im Vergleich zum Ahnlichkeitsmaf (simgs) untersucht werden. Zu diesem Zweck
werden fiir die letzte Version Gruppen von Ahnlichkeiten (jeweils der Gréke 0,01 )
zwischen 0,8 und 1 unterschieden. Fiir jede der Gruppen werden die durchschnitt-
lichen stabAV Gag 25- und stabW Mo 4-Werte berechnet (siche Abbildung . Die
Werte fiir stabAV Gaogos (stabW Mag 4) reichen von 0,89 bis 0,93 (0,85 bis 0,98),
haben einen Mittelwert von 0,92 (0,9) und zeigen keinen klaren Trend bzw. keine
spezielle Ordnung. Dies zeigt, dass die Stabilitdtsmake statistisch unabhingig vom
berechneten Ahnlichkeitswert des Match-Verfahrens sind und somit hilfreich fiir eine
Klassifikation der Korrespondenzen sein konnen.
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Abbildung 5.5: Kumulative Haufigkeit von Korrespondenzen fiir stabAV Ggg 25 und
stabWM%A.

5.4.2 Klassifikation der Korrespondenzen

Stabilititsmafke konnen neben der Ahnlichkeit zur Bewertung und Klassifikation
automatisch berechneter Korrespondenzen genutzt werden. Dies erlaubt eine detail-
liertere Auswertung der Glaubwiirdigkeit einer Korrespondenz, wodurch die manu-
elle Verifikation unterstiitzt wird. Die folgende Evaluierung prasentiert beispielhaft
eine mogliche Anwendung der Mafe zur Unterstiitzung einer manuellen Entschei-
dung beziiglich der Korrespondenzkorrektheit. Dazu werden Korrespondenzen in
verschiedene Gruppen eingeteilt.

Fiir jedes Maf (stabAV Gag 95, stabW Mag 4, simag) werden ein oberer (t4;y,) und ein
unterer (t;,,) Grenzwert verwendet. Korrespondenzen mit einem Wert grofer als
thigh gelten als die besten Korrespondenzen beziiglich des Kriteriums, wohingegen
Korrespondenzen zwischen ;4 und ;0,, bzw. niedriger als t;,,, jeweils als mittelmé-
big bzw. unzureichend eingestuft werden.

Um die Grenzwerte fiir die Stabilitdtsmafe zu setzen, werden zunéchst stabAV G 25
und stabW Myg 4 analysiert. Abbildung zeigt die kumulative Anzahl der Korre-
spondenzen beziiglich der zwei Stabilitdtsmafe zwischen 0,6 und 1. Fiir beide Mafe
weist eine verhédltnisméfig kleine Anzahl aller Korrespondenzen Stabilitatswerte von
circa 0,85 oder kleiner auf. Circa 6% (20%) aller Korrespondenzen weisen Werte un-
ter 0,85 fiir stabAV Gag 05 (stabW Mg 4) auf. Dies spiegelt sich in der stabilen, kumu-
lativen Korrespondenzanzahl zwischen 0,6 und 0,85 wider. Jedoch unterscheidet sich
das Verhalten von stabAV Ggs 25 und stabW My 4 fiir Stabilitdtswerte grofer 0,85.
Wihrend die Kurve fiir stabAV Gag 25 zwischen 0,85 und 0,95 deutlich abfillt (von
2.330 auf 669), sinkt die kumulative Haufigkeit fiir stabWW Mag 4 nur leicht (von 1.985
auf 1.528). Fiir stabAV Gag a5 (stabW Mag 4) erreichen 377 (1.178) Korrespondenzen
perfekte Stabilitdt. Dementsprechend werden die unteren Grenzwerte tgqapava iow

und tsiapw ariow auf 0,85 und die oberen Grenzwerte tsapava,high UNd Lstapw ar high auf
0,95 gesetzt (als Linien in Abbildung veranschaulicht). Auf Basis der Erfahrung
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Abbildung 5.6: Anzahl der durch stabAvgss 25, stabW Mag 4 und simgg klassifizierten
Korrespondenzen.

fritherer Match-Aufgaben, die sim,,;,_3 nutzten, wird der obere Grenzwert fiir simog
(tsim,nign) auf 0,9 gesetzt. Zuvor wurde bereits implizit ¢ 00 = 0,8 angewendet

(siehe Kapitel [5.4.1)).

Die Grenzwerteinstellungen sind spezifisch fiir das hier betrachtete Szenario und
konnen fiir andere Match-Aufgaben, z. B. fiir andere Ontologien, Sekundirquellen
oder Match-Verfahren abweichen. Beispielsweise hingt die Haufigkeit der Ontologie-
dnderungen von der Doméne ab und beeinflusst somit die Grenzwerte der Stabili-
tatsmafe. Zudem kann die Wahl der k£ betrachteten vorherigen Versionen vom Aus-
mak der Anderungen abhingen. Beispielsweise kénnten nur Hauptversionen (major
releases) und nicht die Zwischenversionen (minor releases) einer Ontologie beriick-
sichtigt werden. Eine automatische Konfiguration der verschiedenen Parameter ist
wiinschenswert und Ziel zukiinftiger Arbeiten.

Abbildung zeigt eine Klassifikation der Korrespondenzen beziiglich der zwei
Stabilititsmafke und des Ahnlichkeitswerts in der letzten Version. Die Einteilung
veranschaulicht beispielhaft die Anwendbarkeit des hier vorgestellten Ansatzes un-
ter Verwendung der beschriebenen Grenzwertkonfigurationen. Allgemein sinkt die
Glaubwiirdigkeit der Korrespondenzmengen von oben links nach unten rechts. Zum
besseren Verstiandnis werden die Ergebnisse in drei Gruppen eingeteilt: T (weik),
IT (hellgrau) and IIT (dunkelgrau). Korrespondenzen der Gruppe I umfassen 54,8%
(1.368) aller Korrespondenzen und haben voraussichtlich die beste Qualitét, da sie
fiir mindestens zwei der Kriterien sehr gute und fiir keines der Kriterien unzureichen-
de Werte aufweisen. Dementsprechend kénnen diese Korrespondenzen akzeptiert
werden (accepted). Die zweite Gruppe (II) deckt 15,3% (382) der Korresponden-
zen ab. Diese erreichen beziiglich der Mafe hauptsdchlich mittlere bis hohe Werte
und konnen als Kandidaten (candidates) eingeordnet werden. Gruppe IIT umfasst
schliefslich 29,9% (747) der Korrespondenzen, die {iberwiegend unzureichende Werte
fiir mindestens eines der Kriterien aufweisen und somit als fragwiirdig (questionable)
klassifiziert werden.

Diese ersten Evaluierungsergebnisse zeigen, dass die vorgestellten Stabilitdtsmale
eine prazisere Einschitzung der Glaubwiirdigkeit und Korrektheit automatisch ge-
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nerierter Korrespondenzen unterstiitzen konnen. Um eine Klassifikation der Korre-
spondenzen in verschiedene Gruppen zu ermoglichen, wurden fiir die Mafse obe-
re und untere Grenzwerte eingesetzt. Anhand einer solchen Klassifikation kann
der in Kapitel eingefiihrte Status einer Korrespondenz angepasst werden. Als
candidates eingestufte Korrespondenzen konnen den Status to verify erhalten, wohin-
gegen questionable-Korrespondenzen verworfen werden sollten, da diese sehr instabil
sind. Die als accepted klassifizierten Korrespondenzen sind glaubwiirdig, da diese be-
reits iiber einen langen Zeitraum hohe Ahnlichkeitswerte aufweisen. Sie kénnten den
Status handled erhalten. Allerdings sollten automatisch generierte Korrespondenzen
grundsatzlich durch Experten iiberpriift werden. Solch eine manuelle Verifikation
kann durch die vorgestellten Stabilitdtsmake und Klassifikationskriterien unterstiitzt
werden.

Die hier vorgestellten Mafe zur Bewertung der Stabilitdt einzelner Korrespondenzen
wurden spéter zusétzlich fiir metadatenbasierte Match-Verfahren evaluiert [90]. Da-
bei konnte gezeigt werden, dass beispielsweise ein Name-Matcher wesentlich stabilere
Ergebnisse als das hier untersuchte instanzbasierte Verfahren erzeugt. Instanzbasier-
te Match-Verfahren hingen neben der Evolution der Ontologien zusétzlich von der
Evolution der verwendeten Instanzen und Annotationen ab und produzieren daher
tendenziell instabilere Ergebnisse.

5.5 Zusammenfassung

Es wurde ein evolutionsbasierter Ansatz zur Bewertung von Ontologiemappings vor-
gestellt. Dieser nutzt zwei Stabilititsmake, die die Historie der Ahnlichkeitswerte von
Korrespondenzen verwenden. Die Average Stability beriicksichtigt Anderungen zwi-
schen allen betrachteten aufeinanderfolgenden Versionen, wohingegen die Weighted
Mazimum Stability die Stabilitit beziiglich der Ahnlichkeitswerte in der letzten Ver-
sion eines Ontologiemappings untersucht. Die vorgestellten Stabilitdtsmale konnen
neben der Ahnlichkeit genutzt werden, um die Korrespondenzen eines Ontologie-
mappings zu beurteilen und zu bewerten. Weiterhin kénnen Korrespondenzen mithil-
fe der Mafke klassifiziert, d. h. in verschiedene Gruppen wie z. B. accepted, candidates
und questionable eingeteilt werden. Bisherige Match-Verfahren beziehen keine histo-
rischen Informationen zu Korrespondenzen ein und kénnen durch den hier vorgestell-
ten Ansatz ergéinzt werden. Der Ansatz ist generisch, da er unabhéngig vom verwen-
deten Match-Verfahren auf jedes automatisch generierte Ontologiemapping ange-
wendet werden kann. Die Stabilitdtsmafe kénnen individuell (applikationsspezifisch)
angepasst werden. Erste Evaluierungsergebnisse im Bereich der Lebenswissenschaf-
ten zeigen die Anwendbarkeit des Ansatzes zur Klassifikation von Korrespondenzen
eines automatisch generierten Ontologiemappings.
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Adaptierung von Ontologiemappings

6.1 Motivation

Die bisherigen Untersuchungen zeigten, dass die Evolution von Ontologien Ein-
fluss auf abhédngige Ontologiemappings hat. Da Mappings infolge von Ontologie-
anderungen ungiiltig werden konnen, miissen sie entsprechend angepasst werden,
um konsistent beziiglich neu verdffentlichter Ontologieversionen zu sein. Beispiels-
weise erfordert eine neue Ontologieversion in BioPortal [I41] oder UMLS [16] die
Adaptierung assoziierter Mappings, so dass Nutzer und Applikationen auf aktu-
ellen Mappingversionen arbeiten konnen. In diesem Kapitel werden verschiedene
Methoden zur weitestgehend automatischen Adaptierung von Ontologiemappings
vorgestellt. Ziel ist es, eine aufwendige Neubestimmung des gesamten Mappings
zu vermeiden und stabile bzw. unverdnderte Mappingteile wiederzuverwenden. Die
Migration von Ontologiemappings ist insbesondere fiir komplexe Anderungen, wie
die Aufspaltung eines Konzepts in mehrere Konzepte, nicht trivial. In diesem Fall
muss eine friithere Korrespondenz zu dem noch nicht gespaltenen Konzept ange-
passt werden, so dass eine oder mehrere neue Korrespondenzen entstehen. Je-
de Art von Ontologiednderung erfordert moglicherweise unterschiedliche Aktionen,
um ein abhéngiges Ontologiemapping zu aktualisieren. Bisher existieren nur we-
nige Forschungsarbeiten zur Adaptierung von ontologiebasierten Mappings (sie-
he Kapitel 2.2.2)). Die meisten Ansétze beriicksichtigen nicht den Einfluss unter-
schiedlicher Ontologieinderungen oder basieren auf einer eingeschrinkten Menge
von Anderungsoperationen. Beispielsweise wurden die Aufspaltung existierender
Konzepte (split) oder die Erstellung neuer Konzepte (addC), die jeweils zu neu-
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en Korrespondenzen fithren kénnen, bisher nicht betrachtet. Dariiber hinaus sollte
withrend der Adaptierung der semantische Typ von Korrespondenzen (z.B. Aqui-
valenz, ,less /more general®) beriicksichtigt werden, anstatt wie bisherige Verfah-
ren eine einheitliche Semantik fiir alle Korrespondenzen (z. B. nur Aquivalenz) zu
unterstellen. Es ist zudem sinnvoll, adaptierte Korrespondenzen gegebenenfalls fiir
eine manuelle Verifizierung zu markieren. Bisherige Arbeiten zur Adaptierung von
Schema- und Ontologiemappings fiihrten keine Evaluierung beziiglich der Mapping-
qualitdt durch, so dass unklar ist, inwieweit moglichst korrekte und vollstdndige
Mappings erzeugt werden. Dieses Kapitel umfasst folgende Beitrage:

e Es wird ein kompositionsbasierter Ansatz zur Adaptierung von Ontologiemap-
pings vorgestellt. Dieser nutzt das Prinzip der Mappingkomposition, indem das
veraltete Ontologiemapping mit einem Ontologiemapping zwischen der alten
und neuen Ontologieversion kombiniert wird (Kapitel [6.3).

e Ein alternativer, Diff-basierter Ansatz nutzt ein Diff-Evolutionsmapping, das
eine Menge von Anderungen umfasst. Der Ansatz verwendet eine Sammlung
sogenannter Change Handler, um verschiedene &nderungsspezifische Mapping-
anpassungen vorzunehmen (Kapitel .

e Es erfolgt eine Evaluierung beider Ansétze beziiglich der Qualitét (Precision,
Recall, F-Measure) der adaptierten Ontologiemappings. Dazu werden existie-
rende Mappingversionen zwischen sehr grofen biomedizinischen Ontologien
aus UMLS extrahiert. Die Ergebnisse zeigen, dass Ontologiemappings wei-
testgehend automatisch adaptiert werden kénnen. Zudem konnen verschiede-
ne Mappinganpassungen fiir unterschiedliche Arten von Ontologiednderungen
vorgeschlagen werden, so dass eine manuelle Reparatur von Mappings infolge
von Ontologieevolution vereinfacht wird (Kapitel [6.5).

6.2 Generelles Szenario

Dieses Kapitel basiert auf dem im Grundlagenkapitel eingefithrten Modell fiir
Ontologien und Ontologiemappings sowie deren Versionen. Abbildung zeigt das
hier verwendete generelle Szenario fiir zwei Ontologien O1 und O2 sowie deren
neuere Versionen O1" und 02'. Ein Mapping OMo1 02 verbindet die alten Versio-
nen der beiden Ontologien. Die Aufgabenstellung ist nun die neue Mappingversion
OMo1 02 zu bestimmen. Um dies mdglichst automatisch zu realisieren, werden
Evolutionsmappings zwischen den alten und neuen Ontologieversionen verwendet.
Zwei Ontologiemappings OMp; o1 und OMps o enthalten jeweils Korresponden-
zen zwischen den Konzepten der alten (O1/02) und neuen (01’ / O2') Ontologie-
version. Mappings zwischen verschiedenen Ontologieversionen kénnen beispielsweise
durch Anwendung eines Match-Verfahrens generiert werden. Der hier vorgestellte
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diffo1, 01
o1 p--—-—------ - 01’
0M01 o1 |
0M01,02 0M01’,02’
02 diffoz, 02’ 0|2
__________ . /
OMoz 02’

Abbildung 6.1: Szenario zur Evolution von Ontologien und Ontologiemappings.

kompositionsbasierte Ansatz nutzt die Mappings OMo1 02, OMo1 017 und OMopsg 02,
um das adaptierte Mapping OMpy1/ o durch Mappingkomposition zu erstellen.

Alternativ konnen Diff-Evolutionsmappings (di f fo1,01 und di f fo2 02 ) zwischen den
alten und neuen Ontologieversionen verwendet werden. Diese umfassen alle An-
derungen, die wihrend der Evolution von O1 nach O1" und O2 nach O2" auftra-
ten. Ein Diff-Evolutionsmapping kann durch einen Diff-Algorithmus wie Prompt-
Diff [140] oder COnto-Diff [75] bestimmt werden. Die verwendeten Anderungen sind
im Grundlagenkapitel in Tabelle [3.1] aufgelistet. Der hier présentierte Diff-basierte
Ansatz nutzt die Diff-Evolutionsmappings dif fo1,01- und dif fo2,02/, um das adap-
tierte Mapping OMopy/ 02 zu erstellen.

Um ein mdglichst vollstdndiges Ontologiemapping beziiglich der neuen Ontologie-
versionen zu erstellen, sollen zusétzlich neue Korrespondenzen bestimmt werden,
falls die zugrunde liegenden Ontologien um neue Konzepte erweitert wurden. Da
eine manuelle Mappingbestimmung fiir sehr grofe Ontologien aufwendig oder kaum
realisierbar ist, kommen (semi-) automatische Match-Verfahren zum Einsatz. Dazu
wird die bereits zuvor eingesetzte Match-Strategie basierend auf den Namen und
Synonymen der Konzepte (NameSyn) verwendet (siehe Kapitel [4]).

6.3 Kompositionsbasierte Adaptierung

Dieser Abschnitt stellt den kompositionsbasierten Mappingadaptierungsansatz vor.
Die Starke des Ansatzes liegt in der Wiederverwendung eines zuvor bereits validier-
ten Mappings, um somit eine aufwendige Neuberechnung bereits bestitigter Korre-
spondenzen zu vermeiden. Typischerweise beschriinken sich Anderungen auf einen
relativ kleinen Teil der Ontologien, so dass der grofste Teil des neuen Mappings
voraussichtlich leicht bestimmt werden kann.

Das Beispiel in Abbildung dient der Veranschaulichung und zeigt die Evolution
einer Anatomieontologie (O2 — O2'). Anderungen in O2 erfordern die Adaptierung
des Mappings OMop1 02. Insbesondere miissen einige friihere Korrespondenzen ge-
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01 02 02 OM 1 o2’
body body body
: . i (body, body, 1.0, manual, =, handled)
Hlimbs » ||1n_1bs rlimbs _ (limbs, limbs, 1.0, manual, =, handled)
tlower extrem!t!es limb segment tlower I!mbs (lower extremities, lower limbs, 1.0, manual, =, handled)
upper extremities upper limbs  (upper extremities, upper limbs, 1.0, manual, = , handled)
+-head head Lhead and neck  (head, head and neck, 1.0, manual, <, handled)
Fneck neck (neck, head and neck, 1.0, manual, <, handled)
Htail tail (trunk, trunk, 1.0, manual, =, handled)
Ltrunk Ltrunk

Abbildung 6.2: Beispiel zur Mappingevolution.

16scht und neue Korrespondenzen hinzugefiigt werden. Das korrekt adaptierte Map-
ping OMo1 oy ist rechts im Beispiel dargestellt. Die Korrespondenzen oberhalb der
Linie bleiben unverdndert im Vergleich zu OMo, 02. Korrespondenzen unterhalb der
Linie werden entsprechend der Evolution von O2 angepasst (z. B. (lower extremeties,
lower limbs), (upper extremeties, upper limbs)) oder neu erstellt (trunk, trunk). Die
Korrespondenz (tail, tail) muss entfernt werden, da das Konzept ’tail’ in der neuen
Version O2' nicht mehr auftaucht. Der kompositionsbasierte Ansatz strebt eine Ad-
aptierung durch Komposition des veralteten Ontologiemappings OMp; 02 mit dem
Mapping OMops o an. Auerdem soll gepriift werden, ob hinzugefiigte Konzepte zu
neuen Korrespondenzen fiihren.

Die Komposition von zwei Mappings OMy g und OMp ¢ generiert ein Mapping
OM 4 ¢ zwischen den Ontologien A und C. Entsprechend der im Rahmen des Model
Management eingefithrten Operatoren (siehe Kapitel , wird ein Operator zur
Komposition von Ontologiemappings wie folgt definiert:

OMA,C — compose (OMA,B,OMB’C) — OMA’B e} OMB’C —
{(c1, c2,aggSim(simy, simsy), getNew Type(semTypey, semTypes),
getNewStatus(semTypey, semTypes))|
¢ € Aco € C,be B:3(cy,b, simy, semTypey, statusy) € OMy g/
(b, ca, sima, semTypesy, statusy) € OMp ¢}

Die Erstellung einer Korrespondenz (cq, ¢2) in OMy4 ¢ erfordert die Existenz zweier
Korrespondenzen (cy,b) und (b, ¢2), wobei ¢; und ¢y zu dem gleichen Konzept b € B
assoziiert sind. Die Attributwerte der neuen Korrespondenz werden aus den Werten
der beiden zu verkniipfenden Korrespondenzen gebildet. Der neue Ahnlichkeitswert
(aggSim) wird durch Aggregation der Ahnlichkeiten sim; und sims, z.B. durch
Berechnung des Durchschnitts, bestimmt.

Zudem soll der semantische Typ der beiden Korrespondenzen (c1,b) und (b, cs)
(semType; und semTypey) kombiniert werden, um den semantischen Typ fiir die
Korrespondenz (cy,¢3) zu bestimmen (Operation getNewType). Auferdem soll der
Status von (cp,cy) festgelegt werden (Operation getNewStatus). Um semantische
Korrespondenztypen zu kombinieren und den Korrespondenzstatus zu bestimmen,
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semTypel
= < > =~
semType2
= = < | > =
< < | < | = | =
> > | = | > | =

Abbildung 6.3: Regeln zur Kombination semantischer Typen (getNewType) und Be-
stimmung des neuen Korrespondenzstatus (getNewStatus).

wird eine Menge von Kombinationsregeln vorgeschlagen (siehe Abbildung [6.3).
Beispielsweise fiihrt die Kombination von =" und <’ zu dem neuen semantischen
Typ '<’. Die Grundidee ist, dass der semantische Typ mit der niedrigeren Bin-
dungsstirke den neuen semantischen Typ bestimmt. Basierend auf der Definition der
semantischen Relation in 58] hat '=" eine héhere Bindungsstirke als "<’ und ">,
welche wiederum stéirker sind als '~’. Die semantischen Typen "<’ und ">’ haben die
gleiche Bindungsstirke, so dass der neue semantische Typ nicht mithilfe von Regeln
aus deren Kombination bestimmt werden kann (graue Zellen in Abbildung. Falls
anhand der Regeln der semantische Type &’ bestimmt wird, wird grundsétzlich der
Status to verify vergeben, da in diesem Fall zwingend ein Nutzer die Korrespondenz
sowie ihren semantischen Typ iiberpriifen muss. Fiir alle anderen Kombinationen
wird der Korrespondenzstatus auf handled gesetzt. Diese Regeln sind ein erster Vor-
schlag, um wiahrend der Mappingadaptierung mit dem Problem der Kombination
semantischer Korrespondenzen und Anderungsoperationen umgehen zu kénnen.

Algorithmus 1: CompAdapt(OMop1 02,0Mo1,01,0Mo2,02)
Input : Ontologiemappings OMo1,02, OMo1,017, OMo2,02
Output : Adaptiertes Ontologiemapping OMop1/ o2
OM01/701 — inVGI‘SG(OMOLOl/);

OMouy 02 < compose(OMor 01,0Mo1,02);

OMo1 02 < compose(OMo1/,02,0Mo2,02);

return OM01/702/;

Algorithmus [1| (CompAdapt) zeigt die kompositionsbasierte Mappingadaptierung fiir
den allgemeineren Fall, dass sich beide Ontologien weiterentwickeln (O1 — O1,
02 — 02). Die Eingabe des Algorithmus umfasst das alte Ontologiemapping
OMo1,02 sowie die beiden Mappings OMpi1 011 und OMps o2 Zundchst wird das
inverse Mapping OMopy o1 erstellt (Zeile 1) und mit OMp; o2 kombiniert, so dass
zwischenzeitlich ein Mapping von O1’ nach O2 (Zeile 2) entsteht. Dieses wird weiter
mit OMo2 02 kombiniert, um das adaptierte Mapping OMoys oo zwischen O1" und
02 zu erhalten (Zeile 3). Falls nur eine der beiden Ontologien Anderungen unter-
liegt, muss nur eine der beiden Kompositionen durchgefiihrt werden. Wenn sich O1
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zu O1” weiterentwickelt, werden die beiden ersten Schritte ausgefiihrt. Dementspre-
chend wird nur compose (OMo1,02,0Mp2.02) ausgefiihrt, falls sich O2 zu O2' ent-
wickelt. Die Eingabe des CompAdapt-Algorithmus fiir das Beispiel in Abbildung
umfasst das alte Ontologiemapping OMp; 02 und das Ontologiemapping zwischen
den O2-Versionen (OMp2,02). OMo1 02 enthilt folgende Korrespondenzen:

(body, body, 1.0, manual, = , handled),
limbs, limbs, 1.0, manual, = , handled),
lower extremities, limb segment, 1.0, manual, < , handled),

head, head, 1.0, manual, = , handled),
neck, neck, 1.0, manual, = , handled),

(
(
(upper extremities, limb segment, 1.0, manual, < , handled),
(
(
(tail, tail, 1.0, manual, = , handled)

und OMops o> umfasst die Korrespondenzen:

(body, body, 1.0, manual, = , handled),
limbs, limbs, 1.0, manual, = , handled),
limb segment, lower limbs, 1.0, manual, > , handled),

head, head and neck, 1.0, manual, < , handled),

(
(
(limb segment, upper limbs, 1.0, manual, > | handled),
(
(neck, head and neck, 1.0, manual, < , handled).

Die Ausgabe des kompositionsbasierten Adaptierungsalgorithmus CompAdapt ist das
Mapping OMop1 02 bestehend aus folgenden Korrespondenzen:

body, body, 1.0, CompAdapt, = , handled),

limbs, limbs, 1.0, CompAdapt, = , handled),

lower extremities, lower limbs, 1.0, CompAdapt, =~ | to verify),
upper extremities, upper limbs, 1.0, CompAdapt, =~ , to verify),

)

upper extremities, lower limbs, 1.0, CompAdapt, ~ , to verify),
head, head and neck, 1.0, CompAdapt, < , handled),

(
(
(
( )
(lower extremities, upper limbs, 1.0, CompAdapt, ~ , to verify)
( )
(
(neck, head and neck, 1.0, CompAdapt, < , handled).

Aus der Komposition der Korrespondenzen iiber das Konzept ’limb segment’
in der mittleren Ontologie O2 resultierenden vier Korrespondenzen (je zwischen
‘upper / lower extremities’ und upper / lower limbs’). Fiir diese Korrespondenzen
kann keine automatische Entscheidung zum semantischen Typ getroffen werden
(Kombination von ">’ und ’<’), weshalb sie den Status to verify und den seman-
tischen Typ '~ erhalten und somit manuell iiberpriift werden sollten. Neben sechs
richtigen Korrespondenzen identifiziert CompAdapt also die zwei falschen Korrespon-
denzen (lower extremities, upper limbs) und (upper extremities, lower limbs). Spater
zeigt sich, dass der alternative Diff-basierte Ansatz in Kapitel besser mit derar-
tigen Situationen umgehen kann. Die Korrespondenz (tail, tail) wird korrekterweise
nicht in das adaptierte Mapping aufgenommen, da ’tail’ in O2' nicht mehr existiert
und dementsprechend keine Korrespondenz von ’tail” in O1 zu einem Konzept in
02’ existiert.
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Die Komposition der Mappings allein reicht jedoch nicht aus, um neue Korrespon-
denzen infolge von Konzepthinzufiigungen (z. B. ’trunk’ in O2') zu bestimmen. Um
diesem Defizit entgegenzuwirken, wird im Algorithmus CompAdaptMatch zusétzlich
ein Match-Schritt angewendet:

Algorithmus 2: CompAdaptMatch(OMo1,02,0Mo1.01/,0Mo2,00,01,01',02,02")

Input : Ontologiemappings OMo1 02, OMo1.01, OMp2,02, Ontologieversionen
01,01',02,02

Output : Adaptiertes Ontologiemapping O Mo o2

OMOl/’OQ/ < CompAdapt(OMOLOQ,OMOLOl/,OMOZ,OQ/);

Addp, < O1'\O1;

Addps + 02'\02;

OM01/702/ — OM01/702/ U matCh(Add01,02/) U ma‘tCh(Oll,Addog);

return 0M01/702/;

Nach der Mappingadaptierung (Zeile 1) werden fiir beide Ontologien hinzugefiigte
Konzepte (Addo1, Addpsy) identifiziert (Zeile 2-3). Zur Ubersicht wird hier die ein-
fache Notation der Mengendifferenz (O1"\O1 bzw. 02"\ 02) verwendet, welche Kon-
zepte der neuen Ontologieversion (O1" bzw. 02') zuriickgibt, die nicht in der alten
Version (O1 bzw. O2) enthalten sind. Um neue Korrespondenzen zu identifizieren,
werden hinzugefiigte Konzepte jeweils mit der anderen neuen Ontologieversion ab-
geglichen (Zeile 4) und zu dem adaptierten Mapping hinzugefiigt. Falls sich nur eine
der Ontologien dndert, werden lediglich die neuen Konzepte der gednderten Onto-
logie mit der anderen Ontologie abgeglichen. Im Beispiel wird das Konzept "trunk’
zu O2' hinzugefiigt, was zu einer neuen, korrekten Korrespondenz (trunk, trunk) im
adaptierten Mapping fiihrt.

6.4 Diff-basierte Adaptierung

Die Diff-basierte Adaptierung von Ontologiemappings betrachtet individuelle Onto-
logiedinderungen sowie sogenannte Change Handler zur Adaptierung des Ontologie-
mappings. Dieser modulare Ansatz ermdglicht eine flexible Erfassung unterschied-
licher Anderungstypen und bietet verschiedene automatische oder interaktive An-
siatze zur Mappingadaptierung. Beispielsweise wiirde unter Verwendung der kompo-
sitionsbasierten Adaptierung eine Konzeptloschung zur Loschung aller beeinflussten
Korrespondenzen fiihren. Hingegen kann ein Change Handler versuchen die Kor-
respondenz zu erhalten, indem diese zu einem Konzept in der ndheren Umgebung
migriert wird. Dariiber hinaus kénnen Change Handler gegebenenfalls die Verifika-
tion der vorgeschlagenen Mappinginderungen durch einen Experten festlegen.

Zunachst wird die Diff-basierte Mappingadaptierung fiir den Fall betrachtet, wenn
nur eine der beiden Ontologien Anderungen unterliegt (Kapitel [6.4.1). Anschlie-
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fend stellt Kapitel die verschiedenen Change Handler sowie deren Ansitze
zur Mappingadaptierung vor. In Kapitel wird zudem der allgemeine Fall dis-
kutiert, dass beide Ontologien Anderungen unterliegen. Auch wenn der vorgestell-
te Ansatz fiir verschiedene Diff-Verfahren anwendbar ist, wird hier die Nutzung
des COnto-Diff-Algorithmus [75] angenommen. COnto-Diff eignet sich, um ein Diff-
Evolutionsmapping zwischen zwei Versionen zu bestimmen und erzeugt typische An-
derungsoperationen wie merge, substitute, split, addC oder delC (siehe Tabelle.
Fiir das Beispiel in Abbildung enthélt das Diff-Evolutionsmapping di f fo2 02 die
folgenden Anderungsoperationen:

Aufspalten eines Konzepts: split(limb segment,{lower limbs, upper limbs}),

Zusammenfiihren zweier Konzepte: merge({head, neck}, head and neck),

Loschung eines Konzepts: delC(tail),

Hinzuftigung eines Konzepts: addC(trunk).

6.4.1 Adaptierungsalgorithmus - eine gednderte Ontologie

Die Eingabe des DiffAdapt-Algorithmus (Algorithmus [3)) umfasst das zu adaptieren-
de Ontologiemapping (OMo1,02), die zwei Versionen der Quellontologie O1 und O1’,
deren Diff (dif fo1,01-) und die Zielontologie O2. Change Handler werden entspre-
chend der angegebenen Reihenfolge in der Change Handler-Liste C'H angewendet.

Algorithmus 3: DiffAdapt(OMo1 02,di f fo1,01,01,01",02,CH)

Input : Ontologiemapping OMop1. 02, dif fo1,017, Ontologieversionen O1, O1’, O2,
Geordnete Change Handler-Liste CH

Output : Adaptiertes Ontologiemapping OMo1 02

OM;p 51 < getInfluencedCorrs (OMos o2, dif fo1,011, CH);

OMor 02 < OMo1,02 \ OM,n 15 //Wiederverwenden des unbeeinflussten

Mappingteils

3 foreach ch € CH do

dif fPartor,o1r < dif fo1,01.filter (ch.getHandledOperations());
ch.handleChg(OM,, s, dif f Partor,017, 01,01, 02);

6 OMo1 02 < OMo1.02 UOM;p 15
7 return OMo1 02;

Zunichst werden alle Korrespondenzen identifiziert, die durch Anderungen im ge-
gebenen Diff beeinflusst werden. Dazu wird fiir jede Korrespondenz in OMp; 02
gepriift, ob das O1-Konzept einer Anderung im dif fo1, 01 unterlag (Zeile 1). Dabei
werden nur Anderungen beriicksichtigt, die in der Liste zu behandelnder Anderungs-
operationen vorkommen (in C'H spezifiziert). Alle beeinflussten Korrespondenzen in
OM;, 5 werden mit dem Status to verify initialisiert, da sie eventuell durch Nutzer
verifiziert werden miissen. Im Gegensatz dazu, werden unbeeinflusste Korrespon-
denzen mit dem Status handled wiederverwendet, indem diese direkt zum neuen
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Mapping OMoys 02 (Zeile 2) hinzugefiigt werden. Im Beispiel in Abbildung [6.2] dn-
dern sich die O2-Konzepte 'body’ und ’'limbs’ nicht, so dass zwei Korrespondenzen
direkt wiederverwendet werden konnen:

(body, body, 1.0, DiffAdapt, = , handled),
(limbs, limbs, 1.0, DiffAdapt, = , handled).

Korrespondenzen in OM;, s, konnen ebenfalls wiederverwendet werden, miissen je-
doch aufgrund einer Anderung angepasst werden. Im Beispiel in Abbildung um-
fasst OM;, s aufgrund der split-, merge-, und delC-Operationen die Korrespon-
denzen (lower extremities, limb segment), (upper extremities, limb segment), (head,
head), (neck, neck) und (tail, tail). Das Mapping OM,, s wird anschliefiend entspre-
chend der spezifizierten Change Handler ch € C' H iterativ adaptiert (Zeile 3-5). Fiir
jeden Change Handler werden relevante Anderungsoperationen des Diffs selektiert
(dif f Partoyor). Wihrend der Behandlung der Anderungen (Zeile 5) entfernt je-
der Change Handler veraltete Korrespondenzen aus OM;, s und fiigt gegebenenfalls
neue Korrespondenzen zu OM;,, ;; hinzu. Mégliche Strategien zur Anderungsbehand-
lung werden anschliefsend in Kapitel erldutert. Abhingig von der verwende-
ten Methode sind die resultierenden Korrespondenzen bereits vollstindig bearbei-
tet (Status handled) oder miissen spéter durch Experten verifiziert werden (Status
to verify). Abschliefend werden die bereits wiederverwendeten Korrespondenzen in
OMo1/,02 mit dem adaptierten Mappingteil OM;,,s; vereinigt und als Ergebnis zu-
riickgegeben (Zeile 6-7).

Im Beispiel in Abbildung wurde die Zielontologie O2 gedndert. Fiir diesen Fall
muss zunéchst das inverse Mapping von OMop 02 gebildet werden:

OMOQ’Ol < inverse (OMOLOQ) .

Die DiffAdapt-Eingabe umfasst dann das Ontologiemapping OMps 01, das Diff-
Evolutionsmapping zwischen der alten und neuen O2-Version (dif fos2.09/), die Ver-
sionen der Quellontologien (02, O2'), die Zielontologie O1 und die Change Handler-
Liste C'H. Fiir diesen Fall ist die DiffAdapt-Ausgabe das adaptierte Ontologiemap-
ping OMopy 01, das erneut invertiert wird, um OMp; 02 zu erhalten.

6.4.2 Behandlung von Anderungen

Um geeignete Ansiitze zur Mappingadaptierung realisieren zu kénnen, existiert ein
Change Handler fiir jede Art von Ontologieinderung. Die Change Handler kénnen
leicht angepasst und erweitert werden, um beispielsweise neue Adaptierungsstrategi-
en einzubinden, Nutzer-Feedback anzufordern oder auf neue Anderungsarten zu rea-
gieren. Im Folgenden werden Strategien zur Adaptierung von Ontologiemappings dis-
kutiert. Verschiedene Abbildungen illustrieren wesentliche Adaptierungsstrategien
fiir die Anderungsarten merge und substitute (Abbildung7 delC' (Abbildung
sowie split (Abbildung und zeigen wie Korrespondenzen (schwarze, gestrichelte
Linien) aus OMp1 o2 entsprechend der Evolution von O1 nach O1” adaptiert werden.
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Abbildung 6.4: Adaptierungsstrategien fiir merge und substitute.

Die Liste der Change Handler fiir die Ausfithrung von Diff-Adapt umfasst: C' H,epge,
CHdelC; CHtoObsolete; CHsubstitute; CHsplit; CHaddC und CHrevokeObsolete- COnto-Diff
gewdhrleistet, dass jedes Konzept einer Ontologie nur an einer der betrachteten
Anderungen beteiligt ist, weshalb die Reihenfolge der Change Handler-Anwendung
hier keine Rolle spielt. Falls andere oder weitere Anderungsoperationen beriicksich-
tigt werden, konnen Abhangigkeiten zwischen den Change Handlern bestehen, so
dass ihre Ausfiihrungsreihenfolge eine Rolle spielen kann. Fiir diesen Fall ist es sinn-
voll zunéchst Korrespondenzen zu behandeln, die von informationsreduzierenden
Anderungsoperationen wie merge und delC' betroffen sind, bevor Handlungen in-
folge von Informationserweiterungen (z. B. CHgpit, C Hyaac) durchgefiithrt werden.
Anschliefend kénnen weitere C'H z. B. fiir Mappinganpassungen infolge einfacher
Anderungen (z. B. Attributinderungen) durchgefiihrt werden.

Abbildungl6.4](links) zeigt die Adaptierungsstrategie infolge einer merge-Operation.
Dabei fasst merge({a,b,c},d) die Quellkonzepte a,b,c € O1 zu einem Zielkonzept
d € O zusammen. Der merge-Handler (CHperge) migriert alle Korrespondenzen,
die zu einem der Quellkonzepte der merge-Operation assoziiert sind, zum Zielkon-
zept der merge-Operation in O1’. Dazu wird jede Korrespondenz aus OMo1 02,
die zu einem Quellkonzept einer merge-Operation assoziiert ist, aus dem Mapping
entfernt (z. B. (a, x)). Die jeweilige neue Korrespondenz zum Zielkonzept der merge-
Operation (z.B. (d, z)) wird entsprechend hinzugefiigt.

Algorithmus[f] zeigt die vom merge-Handler angewendete Strategie. Fiir jede Korres-
pondenz corr (Zeile 1) und jede merge-Operation € Merge (Zeile 2) priift der Algo-
rithmus, ob das O1-Konzept von corr (corr.srcID()) identisch zu einem der Quell-
konzepte S der aktuellen merge-Operation ist (Zeile 5-6). Wenn dies zutrifft, wird
die beeinflusste Korrespondenz angepasst (Zeile 7-10). Dabei wird das urspriingli-
che O1-Konzept durch das Zielkonzept der merge-Operation t € O1’ ersetzt. Das
02-Konzept von corr (corr.trgID()) bleibt unverdndert. Abschliefend wird die alte
Korrespondenz corr aus dem Mapping entfernt und die adaptierte Korrespondenz
newCorr zu OM hinzugefiigt (Zeile 11).
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Algorithmus 4: merge-Handler(OM,Merge,01,01',02)

Input : Ontologiemapping OM, dif f Partoi,01r Merge, Ontologieversionen O1,
o1, 02

foreach corr € OM do

foreach merge € Merge do

S < merge.getSourceIDs ();

t <— merge.getTargetID();

foreach s € S do

if s = corr.srcID() then

newT'ype < getNewType (corr.getType (), <);

newStatus <— getNewStatus (corr.getType (), <);

newCorr < createCorr (¢, corr.trgID(), corr.getSim(),

newType, newStatus);

| OM.remove (corr).add(newCorr);

Zudem unterstiitzt der merge-Handler die Adaptierung des semantischen Typs der
hinzugefiigten Korrespondenz. Bisher stellt COnto-Diff keine semantischen Typen
fiir Anderungsoperationen zur Verfiigung. Dennoch soll wihrend der Kombination
von Korrespondenzen ein geeigneter semantischer Typ fiir jede Anderungsoperati-
on angenommen werden. Beispielsweise gilt fiir merge({a, b, c},d) typischerweise,
dass die Konzepte a, b, ¢ weniger allgemein sind ('<’) als d. Somit kann '<’ mit
dem semantischen Typ der alten Korrespondenz (=, <, >, ) kombiniert werden, um
den neuen semantischen Typ zu bestimmen. Der neue semantische Korrespondenz-
typ (getNewType) und Status der Korrespondenz (Operation getNewStatus) wer-
den anhand der in Kapitel beschriebenen Kombinationsregeln ermittelt (siehe

Abbildung [6.3).

Im Anatomiebeispiel in Abbildung[6.2] werden “head’ und 'neck’ zum Konzept *head
and neck’ zusammengefasst (merge({head, neck}, head and neck)). Dementspre-
chend werden alle Korrespondenzen, die zuvor mit "head’ oder 'neck’ assoziiert wa-
ren, dem neuen Konzept 'head and neck’ zugeordnet:

(head, head and neck, 1.0, DiffAdapt, < , handled),
(neck, head and neck, 1.0, DiffAdapt, < , handled).

Fiir substitute(a,b) wird eine dhnliche Adaptierungsstrategie wie fiir merge ange-
wendet (Abbildung [6.4](rechts)). Das Konzept a € O1 wird durch b € O1’ ersetzt.
Da a Teil einer Korrespondenz zu z in O2 ist, wird die Korrespondenz zwischen
a und z entfernt und eine neue Korrespondenz von b nach z hinzugefiigt. Es wird
angenommen, dass der semantische Typ von substitute a = b ist. Dieser wird ent-
sprechend der Regeln mit dem urspriinglichen semantischen Typ der Korrespondenz
kombiniert.
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Abbildung 6.5: Adaptierungsstrategien fiir delC'.

Im Falle einer Konzeptloschung werden zwei verschiedene Adaptierungsstrategien
betrachtet (siehe Abbildung . Eine naheliegende Mdoglichkeit ist die Entfernung
aller Korrespondenzen, die geloschte Konzepte aus O1 nutzen (,drop“-Strategie).
Entsprechend wird infolge von delC(a) in Abbildung die Korrespondenz (a, )
geloscht (siehe ,drop®). Anstelle einer vollstindigen Loschung, kénnen Korrespon-
denzen (falls moglich) auf ihre Elternkonzepte iibertragen werden (,keep“-Strategie).
Dementsprechend werden Korrespondenzen entfernt, die das geloschte Konzept ent-
halten, jedoch werden neue ,allgemeinere (more general) Korrespondenzen erzeugt.
Infolge einer Konzeptloschung (delC'(a)) bildet das direkte Elternkonzept des ge-
16schten Konzepts (as,,) das Quellkonzept der neuen Korrespondenz (ag,,, z) (sieche
ykeep* in Abbildung . Im Fall von Mehrfachvererbung kann die Korrespondenz
auf alle Eltern iibertragen werden. Der semantische Typ ergibt sich aus dem seman-
tischen Typ der alten, geloschten Korrespondenz (a, z) sowie der is-a-Beziehung zum
Elternkonzept (a < as,,) in O1. Der Status von Korrespondenzen, die mit der ,keep*-
Strategie migriert werden, wird grundsatzlich auf to verify gesetzt, da ein Nutzer
priifen muss, ob die Vorschlige korrekt sind und eine sinnvolle semantische Anrei-
cherung des Mappings darstellen. Im Beispiel in Abbildung wiirde die ,drop“-
Strategie aufgrund der Loschung von ’tail’ zur Entfernung der Korrespondenz (tail,
tail) fithren. Die ,keep“-Strategie fiihrt hingegen zu der neuen Korrespondenz (tail,
body, 1.0, DiffAdapt, < , to verify). Diese Korrespondenz ist nicht falsch. Allerdings
enthdlt eine ,weniger allgemein“-Beziehung eines Konzepts zum Wurzelkonzept der
anderen Ontologie keine zusitzliche Information, die das Mapping ausdrucksstarker
macht (hier aufgrund des kleinen Beispiels). Die  keep‘-Strategie konnte zukiinftig
erweitert werden, z. B. indem gepriift wird, ob eine less / more general - Beziehung
zu einem Konzept vorgeschlagen wird, das noch keine Aquivalenzbeziehung besitzt.
Fiir Konzepte, die als veraltet eingestuft werden (toObsolete-Anderung), werden die
gleichen Adaptierungsstrategien wie fiir Konzeptloschungen angewendet.
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split(a, {b, c, d})

Abbildung 6.6: Adaptierungsstrategie fiir split.

Die Adaptierung von Korrespondenzen, die durch split beeinflusst wurden, gestaltet
sich komplex (siche Abbildung [6.6). Beispielsweise 16st split(a, {b, ¢, d}) die Aufspal-
tung des Quellkonzepts a € O1 in mehrere Zielkonzepte b, ¢, d € O1’ aus. Korrespon-
denzen, die von einer split-Operation betroffen sind, werden entfernt (im Beispiel
(a,z)). Es werden zwei verschiedene Strategien zur Hinzufiigung neuer Korrespon-
denzen betrachtet. Zunéchst konnen alle moglichen Korrespondenzkombinationen
zwischen den aufgespaltenen Zielkonzepten b, ¢, d und dem unverinderten Kon-
zept der betroffenen Korrespondenz (z € O2) erstellt werden (,take all“ - Strategie;
in Abbildung alle mit + gekennzeichneten Korrespondenzen). Dieses Vorgehen
dhnelt einer Komposition der veralteten Korrespondenz mit Korrespondenzen zwi-
schen der alten und neuen Ontologieversion (siehe Kapitel [6.3). Alternativ kann
die Adaptierung infolge von split die beste(n) Korrespondenz(en) auswéhlen (,take
best - Strategie). Dazu wird fiir jede von einer split-Operation betroffene Korrespon-
denz (z.B. (a, z)) ein lokales Matching der aufgespaltenen Konzepte (b, ¢, d € O1)
mit dem unverdnderten Konzept der alten Korrespondenz (z € O2) durchgefiihrt.
Anhand der ermittelten Ahnlichkeitswerte wird die beste(n) Korrespondenz(en) mit
der hochsten Ahnlichkeit ausgewihlt. Beispielsweise konnte dann nur eine, der mit +
gekennzeichneten Korrespondenzen in Abbildung 6.6, ausgewéhlt werden. Fiir den
Abgleich der Konzepte kann eine iibliche Match-Strategie verwendet werden.

Die infolge einer split-Operation adaptierten Korrespondenzen erhalten einen se-
mantischen Typ entsprechend der Regeln in Abbildung Es wird angenommen,
dass fiir split der Typ ">’ gilt (a > b, a > ¢, a > d), welcher mit dem seman-
tischen Typ der alten Korrespondenz kombiniert wird. Sdmtliche infolge von split
adaptierten Korrespondenzen sind nur Vorschldge, so dass grundséitzlich der Sta-
tus to wverify vergeben wird und Nutzer iiber die Giiltigkeit der Korrespondenzen
entscheiden miissen.

Im Beispiel in Abbildung wurde ’limb segment’ in ’lower limbs’ und upper
limbs’ aufgespalten, wovon die zwei Korrespondenzen (lower extremities, limb seg-
ment) und (upper extremities, limb segment) betroffen sind. Unter Verwendung der
ytake all“-Strategie, werden dem Nutzer alle vier moglichen Kombinationen zwi-
schen ’lower /upper extremities’ und ’lower /upper limbs’ présentiert. Im Gegen-
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satz dazu kann mithilfe der ,take best”-Strategie fiir jede betroffene Korrespon-
denz die korrekt migrierte Korrespondenz identifiziert werden. Beispielsweise fiihrt
die Anwendung von NameSyn?® jeweils zu einem Ahnlichkeitswert von ~0,1 fiir
die falschen Korrespondenzen ((lower extremities, upper limbs), (upper extremities,
lower limbs)), wohingegen die korrekten Korrespondenzen einen Wert von ~ 0,3 er-
reichen:

(lower extremities, lower limbs, 0.3, DiffAdapt, =~ , to verify),

(upper extremities, upper limbs, 0.3, DiffAdapt, = , to verify).

Fiir alle Konzepthinzufiigungen und revokeObsolete-Operationen in O1" wird ein
automatisches Matching mit der gesamten Zielontologie O2 durchgefiihrt. Es kann
eine sehr restriktive Selektion von Korrespondenzen (z. B. MazDelta-Selektion, hoher
Ahnlichkeitsgrenzwert) angewendet werden, so dass Nutzer nur die besten Ergebnis-
se verifizieren miissen und viele falsch positive Korrespondenzen vermieden werden.
Alternativ kann die Auswahl der korrekten Korrespondenzen weniger restriktiv sein.
Dadurch wird ein hoher Recall erreicht und die Selektion dem Nutzer iiberlassen. Der
Status der neu vorgeschlagenen Korrespondenzen wird auf to verify gesetzt. Der se-
mantische Typ wird gegebenenfalls durch das Match-Verfahren festgelegt oder kann
zunichst auf '~ gesetzt und spater durch einen Nutzer bestimmt werden. Im Bei-
spiel in Abbildung enthalt dif foe 0o die Hinzufiigung des Konzepts "trunk’, das
mit O1 unter Verwendung des NameSyn-Verfahrens abgeglichen wird. Durch eine
restriktive Auswahl des besten FErgebnisses wird

(trunk, trunk, 1.0, DiffAdapt, ~ , to verify)

identifiziert, so dass DiffAdapt nach der Anwendung aller Change Handler das kor-
rekte und vollstédndige Ontologiemapping OMo, oo fiir das Beispiel erzeugt.

COnto-Diff identifiziert auch Anderungen von Attributwerten (z.B. addA, delA)
sowie strukturelle Anderungen (z.B. move). Eine einfache Strategie derartige An-
derungen zu behandeln, ist die Entfernung der beeinflussten Korrespondenzen und
ein anschliefendes Matching der verinderten Konzepte (aus O1’) mit der gesamten
neuen Ontologie (O2'). Alternativ konnte das Matching nur im lokalen Kontext der
veranderten Korrespondenzen stattfinden, um den Suchraum kleiner zu halten und
falsch positive Ergebnisse zu vermeiden. Es ist jedoch anzunehmen, dass die Quali-
tat der adaptierten Mappings deutlich sinkt, wenn alle Korrespondenzen, die durch
Attribut- oder Strukturdnderungen beeinflusst wurden, entfernt und gegebenenfalls
durch neue, automatisch generierte Korrespondenzen ersetzt werden. Dementspre-
chend ist es nicht zu empfehlen, diese Strategien fiir manuell erstellte Korrespon-
denzen anzuwenden, so dass mehr verifizierte Korrespondenzen erhalten bleiben.
Alternativ konnten die durch Attribut- oder Strukturdnderungen beeinflussten Kor-
respondenzen identifiziert und mit to verify markiert werden. Somit kénnen Exper-
ten priifen, ob die Anderungen einen Einfluss auf die Giiltigkeit der Korrespondenzen
haben und eine Adaptierung notwendig ist.

23 Trigram-Ahnlichkeit fiir die Konzeptnamen /-synonyme unter Verwendung von Dice.
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6.4.3 Adaptierungsalgorithmus - zwei gednderte Ontologien

Falls beide Ontologien Anderungen unterliegen, kann das Ontologiemapping durch
zweimalige Anwendung des DiffAdapt-Algorithmus (Algorithmus [3) migriert werden:

Algorithmus 5: DiffAdaptBoth(O Mo 02,di f fo1,017,di f fo2.02,01,01,02,02',CH)
Input : Ontologiemapping OMo1 02, dif fo1,01/, dif fo2,02, Ontologieversionen
01, O1', 02, 02, geordnete Change Handler-Liste CH
Output : Adaptiertes Ontologiemapping O Mo/ o2
OM01/702 < DiffAdapt (OMOLOQ, diffOl,Ol’; 01,01",02,CH);
OMOQ’Oll {<— 1nverse (OM01/702);
OM02/701/ < DiffAdapt (OM02701/, diffozogl, 02, 02/, Oll, CH);
return inverse (OMopy 01/);

Die Eingabe des DiffAdaptBoth-Algorithmus (Algorithmus [5) dhnelt der Eingabe
des DiffAdapt-Algorithmus, jedoch umfasst sie je zwei Versionen fiir beide Einga-
beontologien (0O1/01', 02/02') sowie zwei Diff-Mappings (dif fo1.01/, dif fos.02)-
Zunichst wird das gegebene Ontologiemapping beziiglich der Anderungen in der
Quellontologie (O1) adaptiert, um OMopy o2 zu erhalten. Um das Mapping beziig-
lich Anderungen in der Zielontologie O2 zu adaptieren, wird DiffAdapt ein zweites
Mal aufgerufen. Als Eingabe werden das inverse Mapping OMos o1/, der Diff der
Zielontologie dif fo20o und die O1’-Version (Zeile 3) benétigt. Abschliefend wird
das Mapping erneut invertiert und zuriickgegeben (Zeile 4).

Wenn sich beide Ontologien verdndern, kann es Korrespondenzen geben, deren Quell-
und Zielkonzepte gleichzeitig Anderungen unterliegen. Wenn beispielsweise beide
Konzepte einer Korrespondenz in mehrere Konzepte aufgespalten werden, konnten
bei sequentieller, unabhingiger Behandlung falsche Ergebnisse produziert werden.
Ein mogliches Szenario ist in Abbildung dargestellt. Unter zweimaliger Ver-
wendung der ,take all“ - Strategie werden zu viele Korrespondenzen produziert (das
sokale kartesische Produkt®). Im Gegensatz dazu konnte die ,take best” - Strategie
zu einer falschen Selektion von (lower extremities, limbs) im ersten Schritt fiihren, so
dass nach dem zweiten Adaptierungsschritt nur ein unvollstindiges Ergebnis (lower
extremities, lower limbs) gefunden wird.

Um mit derartigen Kollisionen umgehen zu kénnen, wird vorgeschlagen, diese An-
derungen im Zusammenhang, vor der eigentlichen Adaptierung zu bearbeiten. Zu-

oI 01 02 02¢

.---- lower limbs
----- upper limbs

lower extremities---

.. 9 extremities —— limbs <2
upper extremities----

Abbildung 6.7: Beispiel fiir kollidierende Anderungen, wenn zwei Ontologien Ande-
rungen unterliegen.
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niichst kénnen Korrespondenzen mit kollidierenden Anderungen identifiziert und im
Eingabemapping behandelt werden, bevor anschliefend DiffAdaptBoth ausgefiihrt
wird. Insbesondere ist es zu empfehlen moglicherweise kritische Anderungskombina-
tionen wie split—split, merge—split und substitute—split zu priifen und deren Mi-
gration in einem Schritt durchzufiihren.

6.5 Evaluierung

Zur Evaluierung der vorgeschlagenen Mappingadaptierungsverfahren, werden drei
sehr groke Ontologien aus den Lebenswissenschaften genutzt: SNOMED-CT (SCT),
NCI Thesaurus (NCIT) und Foundational Model of Anatomy (FMA). Als integrierte
Datenquelle fiihrt der Metathesaurus des UMLS iiber 100 biomedizinische Ontolo-
gien zusammen. Konzepte verschiedener Ontologien werden aufeinander abgebildet
und zusammengefasst, so dass in UMLS Mappings zwischen verschiedenen Onto-
logien verfiigbar sind. Die Extraktion der zwei Mappings NCIT-FMA und SCT-
NCIT mit je zwei Versionen aus den Jahren 2009 und 2012 erfolgte entsprechend
der in [96] verwendeten Methode zur Mappingextraktion aus UMLS. Die Mapping-
versionen aus 2009 werden mit den beiden Algorithmen adaptiert und somit auf die
in 2012 giiltigen Ontologieversionen migriert. Die UMLS-Mappings aus 2012 wer-
den als Referenzmappings genutzt, um die Qualitit der automatisch adaptierten
Mappings bestimmen zu konnen. Die UMLS-Referenzmappings kénnen jedoch nur
als ,Silberstandard“ angesehen werden, d. h. sie sind nicht vollstindig und werden
weiter durch Kuratoren korrigiert. Dabei werden auch Korrespondenzen modifiziert,
die keinerlei Ontologiednderungen unterlagen. In dieser Evaluierung werden derar-
tige Korrespondenzen aus den Mappings entfernt, da sich diese nicht infolge von
Ontologiemodifikationen gedndert haben und dementsprechend nicht wéihrend der
Adaptierung detektiert werden konnen. Zur Bewertung der Qualitit der adaptier-
ten Mappings beziiglich der neuen Referenzmappings (aus 2012) werden Precision,
Recall und F-Measure berechnet. Im Folgenden werden zunéchst die verwendeten
Datensiitze analysiert (Kapitel [6.5.1). Anschliefend wird die Qualitét der vorge-
schlagenen Adaptierungsverfahren evaluiert (Kapitel [6.5.2)).

6.5.1 Ontologie- und Mappinganalyse

Abbildung gibt einen Uberblick zur Anzahl der Anderungen in den betrach-
teten Ontologie- (a) und Mappingversionen (d) sowie zur Versionsgrofe der On-
tologien (b) und Mappings (c). Zwischen 2009 und 2012 blieb FMA vollstindig
stabil, wohingegen NCIT und SCT starken Anderungen unterlagen. Neben einigen
merge-Operationen (22 in NCIT) gab es eine betréichtliche Anzahl (~180 (240))
split-Operationen in NCIT (SCT). In SCT wurden mehr als 22.000 Konzepte auf
obsolet gesetzt, wohingegen NCIT zwischen 2009 und 2012 stark erweitert wurde
(~20.000 Konzepthinzufiigungen).
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Abbildung 6.8: (a) Ontologieinderungen (b) Ontologiegrofe (¢) Mappinggrofe
(d) Mappingéanderungen.

Die NCIT-FMA-Mappingversion aus 2009 ist vergleichsweise klein (~2.300) im Ge-
gensatz zu SCT-NCIT mit circa 20.400 Korrespondenzen (Abbildung [6.8f). In dem
betrachteten Zeitraum ist das NCIT-FMA-Mapping um ~5% und das SCT-NCIT-
Mapping sogar um 14% gewachsen. Zudem wurde das SCT-NCIT-Mapping stiarker
durch Anderungen beeinflusst. 8% der Korrespondenzen wurden aus dem alten Map-
ping geloscht und 19% wurden zum neuen Mapping hinzugefiigt. Dementsprechend
hat NCIT-FMA einen hoheren Anteil unverénderter Korrespondenzen und wird da-
durch vermutlich leichter als SCT-NCIT zu adaptieren sein.

6.5.2 Ergebnisse der Mappingadaptierung

Abbildung zeigt die Qualitdt der adaptierten NCIT-FMA (links) und SCT-
NCIT (rechts) Mappings. Um einschitzen zu konnen, wie hoch der Beitrag der
untersuchten Mappingadaptierungsverfahren ist, wird der Anteil unbeeinflusster
Korrespondenzen im adaptierten Mapping eingetragen (Unaff-Mapping). Die ge-
punktete und gestrichelte Linie heben jeweils Recall (Recynqrr) und F-Measure
(F-Measynass) des Unaff-Mappings hervor. Es werden die Ergebnisse des kompo-
sitionsbasierten Ansatzes (CA) und dessen Erweiterung um das Matching neuer
Konzepte (CA+m) verglichen. Auferdem wird die Diff-basierte Adaptierung (DA)
unter Verwendung der wesentlichen Change Handler CHperge, CHgupstitute, CHgpiit
(ytake best”), C'Hgejc und C' Hypopsolete (»drop®) sowie deren Erweiterung um C' Hygqc
und C'H,eporeopsotete (DA+C) verwendet. Der Diff-basierte Ansatz ist flexibel und
kann leicht um weitere Change Handler z.B. fiir Attribut- und Strukturénderun-
gen erweitert werden. In dieser Evaluierung hatte die einheitliche Behandlung von
Attribut- und Strukturinderungen einen negativen Einfluss auf die Mappingqua-
litdt, so dass diese Change Handler hier nicht eingesetzt werden. In zukiinftigen
Arbeiten sollte eine differenzierte Behandlung dieser Anderungen durch erweiterte
Strategien betrachtet werden.

In den untersuchten Fillen ist die Qualitit des Unaff-Mappings sehr hoch, da 94%
bzw. 80% der NCIT-FMA- bzw. SCT-NCIT-Mappings nicht von Anderungen beein-
flusst wurden und direkt wiederverwendet werden kénnen. Fiir die Adaptierung des
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Abbildung 6.9: Ergebnisse der Adaptierung beziiglich der Mappingqualitét.

relativ stabilen NCIT-FMA-Mappings produzieren alle betrachteten Ansitze dhn-
lich gute Ergebnisse mit sehr hohem F-Measure. Die Adaptierung des SCT-NCIT-
Mappings ist schwieriger und hilft somit die relative Effektivitdt der vorgeschlagenen
Ansétze besser zu unterscheiden. Verglichen zur Qualitdt des Unaff-Mappings, lie-
fert der kompositionsbasierte Ansatz CA ungenauere Ergebnisse und erhéht den
Recall kaum. Dies ist dadurch bedingt, dass CA alle méglichen Kombinationen der
existierenden Korrespondenzen einbezieht und keine weitere Selektion stattfindet.
Ein zusétzliches Matching hinzugefiigter Konzepte (CA-+m) fiihrt fiir SCT-NCIT
zu einer signifikanten Verbesserung des Recalls um 18.6%. Typischerweise resultiert
ein automatisches Matching in einer Reduktion der Precision, so dass sich insgesamt,
verglichen zu Unaff, nur ein leicht erhohtes F-Measure ergibt. CA-+m stellt bereits
eine gute Strategie dar, um ein konsistentes und méoglichst vollstandiges Mapping zu
erzeugen. Die generierten Korrespondenzen sollten anschliefend manuell iiberpriift
werden, um mégliche falsch positive Korrespondenzen zu eliminieren.

Fiir SCT-NCIT iibertreffen die Diff-basierten Ansétze (DA) deutlich die komposi-
tionsbasierten Ansitze. Aufgrund der individuellen Behandlung von Anderungen,
kann neben der reinen Wiederverwendung unbeeinflusster Korrespondenzen (Un-
aff ), der Recall bei hoher Precision weiter leicht erhoht werden (um ~0,7%). Dies
entspricht ~160 zusétzlichen korrekten (TP) Korrespondenzen im adaptierten SCT—
NCIT-Mapping. Insgesamt produziert DA+4-C die Mappings mit der hochsten Quali-
tat, da hier zusatzliche Change Handler zum Einsatz kommen. Insbesondere findet
die Methode weitere korrekte Korrespondenzen fiir hinzugefiigte Konzepte, was zu
einer signifikanten Verbesserung des Recalls fiihrt. Der Recall von DA+C und CA+m
ist dhnlich, jedoch bleibt die Precision fiir DA+4C wesentlich héher, so dass das F-
Measure von DA+C insgesamt besser ist (~94% anstatt ~90%). Unter Verwendung
eines niedrigeren Schwellwerts als der angewendete strikte Wert von 1.0 konnte der
Recall weiter verbessert werden. In diesem Fall kénnen Experten die Auswahl der
korrekten Korrespondenzen aus den empfohlenen Korrespondenzen in DA+C iiber-
nehmen, wodurch insgesamt eine sehr hohe Qualitéit des finalen, adaptierten Map-
pings erreicht werden kann. Falls die UMLS-Referenzmappings unvollstindig sind,
konnten Korrespondenzen, die derzeit als falsch positiv klassifiziert werden, helfen
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die Mappings zu vervollstindigen. Beispielsweise produzierte die Anwendung der
,keep“- anstelle der ,drop“-Strategie fiir veraltete und geloschte Konzepte ausschliefs-
lich zusétzliche, falsch positive Korrespondenzen beziiglich der verwendeten Refe-
renzmappings. Es ist jedoch zu erwarten, dass mindestens ein Teil der ermittelten
semantischen Korrespondenzen korrekt ist. Diese miissen durch Experten verifiziert
werden, da im verwendeten Referenzmapping keine semantischen Korrespondenzen
z.B. vom Typ ’<’ oder >’ enthalten sind.

Basierend auf diesen Ergebnissen ist die folgende semi-automatische Adaptierung
von Ontologiemappings zu empfehlen:

1. Zunéchst soll mithilfe des DA-Ansatzes ein beziiglich der neuen Ontologiever-
sionen konsistentes Mapping ermittelt werden.

2. Anschliefend sollen weitere Strategien wie DA+C angewendet werden, um
neue Korrespondenzen vorzuschlagen und so ein moglichst vollstandiges Map-
pings zu erhalten.

3. Basierend auf den Adaptierungsergebnissen und Vorschligen sollen Experten
das Mapping weiter vervollstindigen und Korrespondenzen mit dem Status
to verify bestétigen, verwerfen oder anpassen.

6.6 Zusammenfassung

Die Weiterentwicklung von Ontologien kann zu ungiiltigen Ontologiemappings fiih-
ren. In diesem Kapitel wurden ein kompositions- sowie ein Diff-basierter Algorithmus
zur Anpassung von Ontologiemappings infolge von Ontologieevolution vorgestellt.
Beide Ansétze kénnen unbeeinflusste Korrespondenzen aus existierenden Mappings
wiederverwenden und auf (semi-) automatische Weise nur die Teile anpassen, welche
Anderungen unterlagen. Der kompositionsbasierte Ansatz ist konzeptionell einfa-
cher, jedoch reicht er bereits fiir nur leicht gednderte Ontologien aus. Der Diff-
basierte Ansatz ist hingegen méchtiger, da verschiedene dnderungsspezifische An-
sitze zur Mappingadaptierung unterstiitzt werden. Es wurden u.a. Strategien zur
Mappingadaptierung infolge komplexer Anderungen wie split und merge vorge-
stellt. Beide Ansétze erlauben zudem eine Adaptierung des semantischen Typs von
Korrespondenzen und unterstiitzen Experten bei der Verifikation der vorgeschlage-
nen Korrespondenzen. Die fiir sehr grofe, biomedizinische Ontologien durchgefiihrte
Evaluierung bestétigte die Effektivitdt der prisentierten Ansétze. Beide Verfahren
profitieren vom Matching neuer Konzepte, so dass moglichst vollstéindige Mappings
(mit einem verbesserten Recall) produziert werden.
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Evolution und Qualitat von Annotationen

7.1 Motivation

Eine der wichtigsten Anwendungen von Ontologien ist die Annotation von Objek-
ten der realen Welt (Instanzen) mit den Konzepten verschiedener Ontologien. On-
tologiebasierte Annotationen spielen insbesondere in den Lebenswissenschaften eine
wichtige Rolle. Dort werden u.a. Eigenschaften von Genen und Proteinen mit den
Konzepten der Gene Ontology (GO) beschrieben. Datenquellen wie Swiss-Prot [21]
und Ensembl [91] stellen GO-Annotationen zur Verfiigung. Die Menge von Annota-
tionen zwischen den Instanzen einer Instanzquelle (z. B. Swiss-Prot) und den Kon-
zepten einer Ontologie (z.B. GO) wird als Annotationsmapping bezeichnet. Anno-
tationen werden fiir verschiedene Anwendungen wie funktionale Analysen von Gen-
expressionsdaten (z. B. [I5 22]), Analysen biologischer Netzwerke [35] oder instanz-
basiertes Ontologie-Matching [104] eingesetzt. Zudem werden existierende Annota-
tionen genutzt, um Vorschlige fiir neue funktionale Annotationen bisher nicht oder
unvollstindig annotierter biologischer Objekte zu generieren (z. B. [95] 86|, 67]).

Die Ergebnisse dieser Applikationen hingen signifikant davon ab, welche Annotatio-
nen verwendet wurden und sind somit auf eine gute Qualitit der Annotationen z. B.
hinsichtlich ihrer Korrektheit oder Vollstdndigkeit angewiesen. Eine Bewertung der
Annotationsqualitit gestaltet sich schwierig, da sie anwendungsabhingig sein kann
und letztlich durch einen Nutzer beurteilt werden sollte. Ein wichtiger Qualitéts-
aspekt ist die Stabilitit von Annotationen, da grundlegende Anderungen in Annota-
tionsmappings frithere Ergebnisse beeinflussen oder sogar ungiiltig machen kénnen.
In einer ersten Untersuchung wurde bereits gezeigt, dass sich Annotationen sowie
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Ensembl ID GOID Vag | Va9 | Vso | Vs1 | Vs2
ENSP00000344151 GO0:0015808 (L-alanine transport) | IDA | IDA | IDA | IDA | IDA
ENSP00000230480 GO0:0005615 (extracellular space) | TAS | TAS | IDA | TAS | IEA
ENSP00000352999 GO:0006915 (apoptosis) IDA| - - - | IDA

Abbildung 7.1: Evolution von GO-Annotationen tiber fiinf Ensembl-Versionen
(048 — VU2 — Dez?OO?—DeZQOOS)

die zugrunde liegenden Ontologien und Instanzen iiber die Zeit verdndern [81]. Ne-
ben Annotationshinzufiigungen wurden auch zahlreiche Loschungen detektiert. Eine
evolutionsbasierte Untersuchung von Annotationen erlaubt eine Bewertung der An-
notationsstabilitdt und unterstiitzt Nutzer bei der Beurteilung der Glaubwiirdigkeit
der Annotationen. So ist z.B. eine seit lingerem stabile Annotation glaubwiirdi-
ger als eine Annotation, die zwischenzeitlich geloscht wurde. Dariiber hinaus gibt
die zur Erstellung einer Annotation verwendete Methode Hinweise zur Annotations-
qualitdt. Nutzer konnen besser einschiatzen wie glaubwiirdig (oder biologisch fun-
diert) eine Annotation ist, wenn sie wissen, durch welche Art von Experiment diese
bestéatigt wurde. Die Relevanz der Erstellungsmethode wird durch die steigende Nut-
zung sogenannter Evidence Codes?! (EC) bekriftigt. Evidence Codes geben Auskunft
zur Erstellungsmethode bzw. Herkunft (engl. provenance, lineage) [20, 24] von GO-
Annotationen. Wihrend einige Annotationen experimentell bestatigt sind, basieren
andere auf automatischen Verfahren, die z.B. Sequenzhomologien (z.B. [86, 28§])
oder Textextraktionsmethoden (z.B. [36] [67]) einbeziehen. Evidence Codes kénnen
durch verschiedene Anwendungen genutzt werden, um z. B. auf bestimmte Teilmen-
gen wie nur manuell oder automatisch erstellte Annotationen zu fokussieren.

Abbildung [7.1] veranschaulicht die Evolution einiger GO-Protein-Annotationen iiber
fiinf Ensembl-Versionen. Die erste Annotation (ENSP00000344151, GO:0015808)
war durchgehend mit dem unverdnderten Evidence Code IDA (inferred from direct
assay) verfiigbar, d.h. sie ist experimentell bestitigt und stabil. Im Gegensatz da-
zu wurde die zweite Annotation zu ENSP00000230480 von TAS (traceable author
statement) tiber IDA auf IEA (inferred from electronic annotation) gedndert. Die
hiufige Uberarbeitung der Herkunftsinformation weist auf eine reduzierte Glaub-
wiirdigkeit der Annotation hin. Die dritte Annotation (Zeile 3) ist ebenfalls instabil
und weniger glaubwiirdig, da sie zwischenzeitlich nicht verfiigbar war (v49 — vs1).

Die Evolution, Stabilitdt und Herkunft von Annotationen wurden in fritheren Ar-
beiten kaum untersucht. Neben den bereits diskutierten verwandten Arbeiten zur
Evolution ontologiebasierter Mappings (sieche Kapitel sind fiir diese Studie
Vorarbeiten zur Datenqualitit insbesondere von Annotationen in den Lebenswissen-
schaften relevant. Allgemein wurden Daten- und Informationsqualitdt hauptséchlich
im Kontext der Datenintegration [136], [154] betrachtet. Im Bereich der Lebenswissen-

Zhttp:/ /www.geneontology.org/GO.evidence.shtml
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schaften beschiftigten sich einige Arbeiten mit der Qualitdt von GO-Annotationen
u. a. beziiglich Fvidence Codes |25, 99, 172]. Die Fallstudie in [25] bewertet die Qua-
litdt von Annotationen unter Verwendung einiger intuitiv definierter Qualitatskenn-
zahlen fiir ECs und zeigt deskriptive und vergleichende Statistiken fiir Annotatio-
nen verschiedener Modell-Eukaryoten. Jones et al. [99] untersuchen eine Methode
zur Bewertung der Fehlerrate manuell iiberpriifter Annotationen, die urspriinglich
auf Basis von Sequenzihnlichkeiten erstellt wurden (Evidence Code 1SS = Inferred
from Sequence or Structural Similarity). Der Ansatz vergleicht ISS-Annotationen
mit anderen manuell gepriiften Annotationen und detektiert eine verhaltnisméabig
hohe Fehlerrate fiir die ISS-Annotationen in der GOSeqLite-Datenbank. In [I72]
empfehlen die Autoren die Nutzung von ECs als Indikator fiir die Glaubwiirdigkeit
von Annotationen. Weiterhin zeigen sie Statistiken zur Verteilung von homologie-
basierten, literaturbasierten und anderen Annotationen fiir verschiedene Spezies. Die
bisherigen Ansdtze zur Qualitidt von GO-Annotationen verdeutlichen die Relevanz
der Herkunftsinformationen, betrachten jedoch keine historischen Informationen wie
beispielsweise die Stabilitdt von Annotationen.

In dieser Arbeit wird ein generisches Evolutionsmodell vorgestellt, das eine mehr-
dimensionale Analyse von Annotationsmappings beziiglich der Stabilitit und Her-
kunft der Annotationen erlaubt. Das Modell beriicksichtigt Anderungen von Instan-
zen und Ontologien sowie Modifikationen der Annotationen selbst. Ziel ist es, Nutzer
bei einer Qualitdtsbewertung beziiglich der Glaubwiirdigkeit von Annotationen zu
unterstiitzen. Die hier prisentierten Methoden zur Bewertung von Annotationen
sind insbesondere fiir Anwender und Applikationen im Bereich der Lebenswissen-
schaften niitzlich. So kénnen z. B. Algorithmen Informationen zur Annotationssta-
bilitdt ausnutzen, um robustere bzw. glaubwiirdigere Ergebnisse zu erhalten.

Das Kapitel umfasst die folgenden Beitrage:

e Das im Grundlagenkapitel eingefiihrte Annotationsmodell wird erweitert,
so dass verschiedene Qualitdtstaxonomien beriicksichtigt werden kénnen. Zu-

dem werden verschiedene Mafse zur quantitativen Erfassung von Annotations-
dnderungen vorgestellt (Kapitel [7.2)).

e Aufbauend auf dem Modell werden evolutionsbasierte Qualitdtsmafie zur Be-
wertung von Annotationen definiert. Dabei werden die Stabilitdt und Her-
kunft von Annotationen ausgenutzt, um die Identifikation glaubwiirdiger
Annotationen zu unterstiitzen (Kapitel [7.3)).

e Es wird eine vergleichende Evaluierung der Annotationsevolution fiir die zwei
grofsen Datenquellen Swiss-Prot und Ensembl durchgefiihrt. Die vorgestellten
Mafse erlauben die Untersuchung typischer Annotationsinderungen. Zudem
konnen aktuelle Annotationen beziiglich ihrer Stabilitidt und Herkunft klassi-
fiziert werden (Kapitel [7.4).
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7.2 Annotationsevolution - Modelle und Malde

Die Stabilitit von Annotationsmappings wird durch Anderungen der beteiligten
Ontologien und Instanzdatenquellen sowie Anderungen der Assoziationen zwischen
Instanzen und Ontologien beeinflusst. Es wird angenommen, dass einzelnen Annota-
tionen verschiedene Merkmale zugeordnet sind, die als Qualitdtsindikatoren dienen
konnen. Die assoziierten Werte werden vordefinierten Qualitdtstaxonomien entnom-
men. Zunéchst wird das in Kapitel eingefiihrte Annotationsmodell erweitert,
so dass Qualititsmerkmale unterstiitzt werden. Anschliefend werden Anderungs-
operationen fiir Annotationen sowie Mafe zur Quantifizierung der Annotations-
evolution eingefiihrt.

7.2.1 Annotations- und Qualitatsmodell

Entsprechend der in Kapitel[3.1.3]eingefiihrten Definition verkniipft ein Annotations-
mapping eine spezifische Version einer Instanzquelle mit einer spezifischen Version
einer Ontologie. Zusétzlich konnen Annotationsmappings zu Qualitdtstaxonomien
assoziiert sein, welche die Qualitdt einzelner Annotationsassoziationen durch ver-
schiedene Kriterien wie z. B. deren Herkunft oder Stabilitit spezifizieren. Fiir diese
Studie werden Annotationsmappings wie folgt definiert:

AM[Svaan = {<Za C, {Q})|Z € IS“” ce Ovvq € Q}

Eine Annotation a = (i, ¢, {q}) verkniipft eine Instanz i € 1.S" einer Instanzquellver-
sion und ein Konzept ¢ € O einer Ontologieversion. Dabei werden einzelne Annota-
tionen zusétzlich mit einer Menge von Qualitdtsmerkmalen Q = {Q1,..., @} be-
schrieben. Einzelne Qualitdtsmerkmale ¢ kénnen numerische Werte annehmen oder
aus einer vordefinierten Qualitdtstaxonomie entnommen werden. Qualititstaxono-
mien repréisentieren vordefinierte Kriterien zur einheitlichen Charakterisierung der
Qualitdt beispielsweise Fvidence Codes fiir Herkunftsinformationen oder verschie-
dene Stabilitdtsindikatoren. Fiir jede Qualitdtstaxonomie soll maximal ein Quali-
tiatsindikator einer Annotation a zugeordnet werden. Die Qualitdtsbewertung wird
einer Annotation iiblicherweise bei der initialen Erstellung zugewiesen. Das Beispiel
in Abbildung zeigt jedoch, dass sich diese Bewertung iiber die Zeit verdndern
kann, da z. B. neue Informationen zu einer Annotation verfiighar sind.

Eine Qualititstaxonomie reprasentiert bestimmte Qualitatskriterien und besteht aus
einer Menge vordefinierter Qualititsterme {qi,...,q,}, welche in einer is-a-artigen
Hierarchie angeordnet sein konnen. Fiir den allgemeinen Fall wird ein Qualitéts-
term ¢ = (¢, type) mit einem Namen ¢, durch einen Typ type und einen optiona-
len Superterm ¢ definiert. Jeder Qualitatsterm hat maximal einen Superterm. Ein
Qualitatsterm ohne Superterm stellt die Wurzel der Qualitdtstaxonomie dar. Qua-
litdtsterme konnen die verschiedenen Typen ,instanziierbar® oder ,abstrakt haben.
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| Manually assigned (man) | Automatically Obsolete
%N assigned (auto) (obs)

Experimental|| Author Statement Curator Computational

(exp) (auth) Statement (cur) Analysis (comp)
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Abbildung 7.2: Evidence Code-Taxonomie, Stand Februar 20009.

Instanziierbare Qualitéitsterme sind fiir die Bewertung einer Annotation verfiigbar,
wohingegen abstrakte Terme instanziierbare Terme aggregieren. Zur Vereinfachung
wird fiir diese Studie angenommen, dass sich Qualitétstaxonomien nicht veréindern,
auch wenn in der Realitdt Modifikationen stattfinden kénnen.

Es werden zwei Arten von Qualititsindikatoren verwendet, um (1) den Herkunftstyp
und (2) die Stabilitét von Annotationen zu spezifizieren. Fiir Herkunftsinformatio-
nen sollen die existierenden Evidence Codes % fiir GO-Annotationen verwendet und
analysiert werden. Abbildung zeigt die EC-Qualitdtstaxonomie auf Basis der im
Februar 2009 verfiigbaren Fuvidence Codes. Die Taxonomie umfasst drei wesentliche
Gruppen: manuell erstellte ("Manually assigned’ - man), automatisch erstellte (’Au-
tomatically assigned’ - auto) und veraltete (’Obsolete’ - obs) Annotationen. Manuell
erstellte Annotationen wurden durch ein Experiment oder einen Experten bestitigt
und werden weiter in ezp, auth, cur und comp unterteilt. Im Gegensatz dazu sind
auto-Annotationen (IEA) nicht verifiziert und basieren auf Algorithmen, welche z. B.
Sequenzhomologien oder Swiss-Prot- Keyword-Mappings ausnutzen. Fiir die Bewer-
tung von Annotationen auf Basis ihrer Stabilitdt werden zundchst numerische Werte
bestimmt, die dann auf einzelne Kategorien abgebildet werden, so dass die Nutzung
und Evaluierung erleichtert wird. Die hier verwendete Qualitdtstaxonomie fiir die
Stabilitdt besteht aus nur zwei Termen, um stabile (stable) von instabilen (unstable)
Annotationen entsprechend ihrer Historie unterscheiden zu konnen. Beispielsweise
kann eine automatisch generierte, stabile Annotation zwischen einer Instanz ¢ und
einem Ontologiekonzept ¢ als a = (i, ¢, {IFA, stable}) beschrieben werden. Die ein-
gefiihrten Qualitdtstaxonomien werden in der Evaluierung in Kapitel verwendet.

In den Lebenswissenschaften folgt die Versionierung von Annotationsmappings ty-
pischerweise dem Versionierungsschema der Instanzdatenquelle, d. h. eine neue In-
stanzquellversion enthélt moglicherweise verdnderte Annotationen und kann eine
aktuelle oder iltere Ontologieversion referenzieren. Auf der anderen Seite wird

2http://www.geneontology.org/G0.evidence.shtml/ Es wurden die im Februar 2009 ver-
fiigbaren Fwvidence Codes verwendet. Seitdem hat das GO-Konsortium zusétzliche Evidence Codes
definiert, jedoch wurde keiner der hier verwendeten Fvidence Codes entfernt.
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eine neue Ontologieversion typischerweise nicht in Zusammenhang mit der neu-
en Version eines abhingigen Annotationsmappings verdffentlicht. Aufeinanderfol-
gende Versionen einer Instanzquelle konnen also auf die gleiche Ontologieversi-
on verweisen. Dementsprechend kénnen Versionen von Annotationsmappings mit
AMY = AMgw ov o abgekiirzt werden.

7.2.2 Anderungsoperationen

Um eine Untersuchung der Evolution von Annotationen zu ermdglichen, werden
verschiedene Anderungsoperationen unterschieden. Grundsitzlich treten Hinzufii-
gungen (add), Anderungen (chg) und Loschungen (del) von Annotationen auf. An-
notationsinderungen konnen durch Anderungen der zugrunde liegenden Ontologien
oder Instanzen beeinflusst werden. Insbesondere fiihrt eine Weiterentwicklung von
Ontologien und Instanzen zu einer entsprechenden Propagierung der Anderungen
auf Annotationen. In dieser ersten Untersuchung zur Annotationsevolution werden
zuniichst Loschungen sowie merge-, substitute- und toObsolete-Anderungen fiir On-
tologiekonzepte und Instanzen beriicksichtigt. Fiir die Ermittlung von Anderungen
in Ontologien kann z. B. COnto-Diff (siehe Kapitel [3.2.2) eingesetzt werden. Um In-
stanzidnderungen zu bestimmen, kann z. B. ein Change Log der Instanzdatenquelle
genutzt werden. Unter Beriicksichtigung der Anderungen in Ontologien und Instanz-
quellen werden folgende Anderungsoperationen fiir Annotationen unterschieden:

add Hinzufiigung einer neuen Annotation

delont / delins  Loschung einer Annotation aufgrund der Anderung eines Onto-
logiekonzepts / Instanzobjekts

delgnn Loschung einer existierenden Annotation ohne Konzept- oder
Instanzdnderung

chgont / chgins ~ Verinderung einer Annotation aufgrund der Anderung eines Onto-
logiekonzepts / Instanzobjekts

chgqual Verédnderung eines Qualitdtsindikators einer Annotation

In Kapitel wurde bereits ein einfacher Mapping-Diff (mdif f) zur Bestimmung
von Korrespondenzhinzufiigungen und -16schungen beziiglich zweier Versionen eines
Ontologiemappings erstellt. Ebenso kénnen fiir zwei Versionen eines Annotations-
mappings einfache Annotationshinzufiigungen (add) und -16schungen (del) erfasst
werden. Da Annotationsianderungen durch die Evolution der beteiligten Instanzen
und Ontologien ausgeldst werden kénnen, sind einige der einfachen Annotationsin-
derungen moglicherweise auf komplexere Anderungen (delont, delins, chgont, ch@ins)
zuriickzufiihren. Insbesondere wird fiir jede Annotationsloschung gepriift, ob die be-
teiligte Instanz oder das beteiligte Ontologiekonzept einer Anderung unterlag. Falls
dies zutrifft, wird die Loschoperation detaillierter als del,,; oder del;,, beschrieben.
Zudem werden Annotationen unabhingig von Anderungen der zugrunde liegenden
Ontologien und Instanzen geléscht (dely,y,), z. B. wenn ein Experte entscheidet, ei-
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Abbildung 7.3: Beispielszenario zur Annotationsevolution.

ne falsche Annotation zu entfernen. Fiir alle del,,;- und del;,s - Operationen, wird
weiter gepriift, ob eine vermeintlich geloschte Annotation moglicherweise erhalten
blieb und z. B. infolge einer merge - oder substitute - Operation migriert wurde. Falls
dies der Fall ist, wird die betroffene Annotationsdnderung als chg,,; oder chg;,s
(statt delyn: oder dely,s) bezeichnet. Falls eine chgon - oder chgins- Operation zu-
vor als einfache Annotationshinzufiigung ermittelt wurde, wird die entsprechende
add - Operation entfernt. Zudem werden chggyq —Anderungen erfasst, indem fiir alle
Annotationen der neuen Version gepriift wird, ob diese einer Anderung der Quali-
tatsindikatoren unterlagen. Dies geschieht z. B., wenn eine automatisch generierte
Annotation spiter experimentell bestatigt wird.

Abbildung veranschaulicht einige Annotationsdnderungen fiir einen Evolutions-
schritt zwischen zwei Versionen einer Ontologie (O!, O?), einer Instanzqelle (IS*,
15?) und eines Annotationsmappings (AMs1 o1 g, AM g2.02,q). Zur Ubersicht wird
auf die Darstellung der Hierarchien fiir die Ontologie O und Qualitdtstaxonomie ()
verzichtet. Es werden beispielhaft je eine Ontologie- und Instanzénderung betrach-
tet. Das Konzept ¢y € O wird durch ¢; € O? ersetzt (substitute). Diese Ontologie-
dnderung fiihrt zur Anpassung einer Annotation (chgons: (i1, ¢2,q3) — (i1,¢4,q3))-
Zudem &ndert sich in der neuen Version die Qualitdtsinformation der Annotation
(i2,¢1) von go auf g3 (chgguar). Die Loschung der Instanz i 1ost eine Annotations-
16schung aus (del;,s: (i3, cs3,q1)). Eine weitere Annotation (i4, c3,q3) wird geldscht,
ohne dass dies auf eine Ontologie- oder Instanzénderung zuriickgefiihrt werden kann.
Zudem wird eine neue Annotation hinzugefiigt (iy, c1, ¢2).

Das vorgestellte Evolutionsmodell fiir Annotationen soll insbesondere in der Eva-
luierung eingesetzt werden, um u. a. verschiedene Ursachen von Annotations-
dnderungen (z.B. Annotationsloschung aufgrund einer Instanzédnderung) zu beur-
teilen. Aufbauend auf dem Modell kann die Ermittlung von komplexen Mapping-
anderungen zukiinftig genauer untersucht werden, um z. B. einen ausdrucksstarken
Diff zwischen verschiedenen Versionen eines Annotationsmappings zu bestimmen.
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7.2.3 MaBe zur Quantifizierung der Annotationsevolution

Die Annotationsevolution soll beziiglich der zuvor definierten Anderungsoperationen
(Kapitel quantitativ bewertet werden. Dazu werden Annotationsdnderungen
fiir einen Versionsiibergang w; — w; ermittelt. Entsprechende Mafe erfassen die
Anzahl von Annotationshinzufiigungen (Add), die Anzahl von Annotationsléschun-
gen (Deélyys, Delins, Delyyy,) sowie die Anzahl von Annotationsanderungen (C'hgons,
Chgins, Chgqua) fiir den betrachteten Versionsiibergang.

Zudem sollen in der Evaluierung einfache Mafe wie die Mappinggrofe oder
das Wachstum eines Annotationsmappings zwischen zwei betrachteten Versionen
(growth, entsprechend Kapitel ermittelt werden. Dariiber hinaus soll unter-
sucht werden, wie sich Annotationen mit verschiedenen Qualitdtsmerkmalen iiber
die Zeit entwickeln. Beispielsweise wird erfasst, welche Qualitdtsgruppen (Annota-
tionen mit einem bestimmten Qualitéitsterm ¢) starken Anderungen unterliegen oder
relativ stabil bleiben. Dazu werden die folgenden quantitativen Mafie definiert:

| AM™ Anzahl der Annotationen in Version w; des Annotationsmappings AM
|AM™1|  Anzahl der Annotationen mit Qualitat ¢ in Version w; von AM
% Relativer Anteil der Annotationen mit Qualitit ¢ im Vergleich zur

Gesamtanzahl der Annotationen in Version w;

7.3 Bewertung der Annotationsstabilitat

Um Nutzer bei der Beurteilung der Glaubwiirdigkeit von Annotationen zu unter-
stiitzen, soll eine Bewertung von Annotationen beziiglich ihrer Stabilitdt ermé&glicht
werden. Zur Ermittlung der Stabilitit einzelner Annotationen wird zunéichst die
Historie einer Annotation a = (7, ¢),, einer Version v,, wie folgt definiert:

h((lvc)n) = ((Z.7C)Ov (i’ C)lv T (Z7C)n)|0 <Jj<n: (2.7 C)j - (i’ C)j+1

Eine Annotation (4, c¢);4+1 in Version v;y; entwickelte sich aus (7,c); der vorherigen
Version. Dabei édndert sich (i,c¢) z. B. aufgrund der Ersetzung einer Instanz oder
bleibt unverdndert. Falls eine Annotation infolge einer Léschung oder vor ihrer in-
itialen Erstellung nicht in einer Version vorkommt, wird ein Nullwert verwendet. Die
Berechnung erfolgt fiir alle Versionen eines vordefinierten Betrachtungszeitraums p
(z.B. im letzten Jahr). Auf Basis der Historie h einer Annotation a konnen verschie-
dene Mafe zur Evolution von a innerhalb von p definiert werden. Zunéchst wird das
Alter einer Annotation (beziiglich der Anzahl von Versionen) wie folgt beschrieben:

Qage = (N — fo) +1

Dabei ist n die Versionsnummer der aktuellen Version (v,). fo ist die Nummer der
Version, in der die Annotation a zum ersten Mal innerhalb p auftrat.
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Zusiétzlich wird die Anzahl der Versionen innerhalb p gezahlt, in welchen eine Anno-
tation a vorkam (a@present). Dieses Maf ignoriert alle Versionen des Annotationsmap-
pings, bevor a initial zum Annotationsmapping hinzugefiigt wurde. Auf Basis von
Aage UNA Qpresent Wird das einfache Mak Existence Stability definiert, das die relative
Existenz einer einzelnen Annotation a misst:

Stabexis(a) = a/present/a’(lge

Dieses Maf dhnelt der in Kapitel 5| definierten Awverage Stability zur Erfassung
der durchschnittlichen Anderung der Ahnlichkeitswerte automatisch generierter
Korrespondenzen zwischen Ontologiekonzepten. Annotationen weisen keinen Ahn-
lichkeitswert auf, weshalb hier lediglich die Existenz oder Abwesenheit einer Anno-
tation seit ihrem ersten Auftreten erfasst wird. Zur Evaluierung von Anderungen
der Qualitdt von Annotationen innerhalb p wird eine erweiterte Historie hg fiir eine
Annotation beziiglich eines Qualitatsindikators (z. B. Herkunft) verwendet:

hQ((’l, ¢, Q)n) - ((Z7 ¢, Q)()? (27 ¢, Q)la SR (Z7 ¢, Q)n)’() S j <n: (Z7 C, q)j — (Z7 ¢, Q)j—‘rl

Die erweiterte Historie h¢g beinhaltet die Werte der betrachteten Qualitdtsindikato-
ren beziiglich einer Qualitdtstaxonomie (). Es ist anzumerken, dass die Betrachtung
von Anderungen der Qualititsmerkmale innerhalb der Annotationshistorie nur fiir
manche Kriterien niitzlich ist. Die Evaluierung soll auf Anderungen der Herkunftsin-
formationen von Annotationen fokussieren, z. B. wenn sich der Evidence Code einer
Annotation infolge neuer experimenteller Ergebnisse verdndert. Qualitdtsidnderun-
gen werden gezihlt, indem die Anzahl der Versionen in der Historie von a bestimmt
wird, fiir die eine Anderungen der Qualitétsinformation (achanged) stattfand. Im Ge-
gensatz dazu spezifiziert aynchanged die Anzahl der Versionen, in denen eine solche
Modifikation nicht stattfand. Fiir den Vergleich der Qualitdtsinderungen werden
Versionen, in welchen eine Annotation temporér gefehlt hat, nicht betrachtet. Un-
ter Verwendung der Anzahl ay,changed UNd Gehangea Wird das Stabilitdtsmal Quality
Stability fiir eine einzelne Annotation a wie folgt definiert:

5tabqual<a> = aunchanged/(aunchanged + achcmged)

stabguq bewertet die Haufigkeit von Qualitétsédnderungen einer Annotation. Die er-
mittelten Stabilitdtswerte liegen fiir beide Mafe zwischen 0 und 1. Eine perfek-
te Stabilitdt von 1 signalisiert, dass eine Annotation seit ihrem ersten Auftreten
kontinuierlich vorhanden war (perfekte Ezistence Stability) oder keine Qualitéits-
dnderungen aufweist (perfekte Quality Stability). Ein niedriger Wert zeigt hingegen
Instabilitdat an. Die Mafe werden in der Evaluierung angewendet, um Annotationen
beziiglich ihrer Stabilitdt zu untersuchen.

Das Beispiel in Abbildung|[7.4] veranschaulicht die vorgeschlagenen Mafe fiir vier Bei-
spielannotationen. Es wird ein Beobachtungszeitraum von fiinf Versionen (vy . .. v4)
betrachtet. Fiir jede Version ist der Qualitdtsterm einer Annotation dargestellt.
Durchgestrichene Zellen geben an, dass eine Annotation in den jeweiligen Versio-
nen nicht verfiigbar war. Die vier Historien von (i1, c¢1,q1), (i2,¢2,q1), (i3,¢3,q3)

127



KAPITEL 7. EVOLUTION UND QUALITAT VON ANNOTATIONEN

P -
Vo |Vi|V2|Va Vy annotation a | aage stab eyis stab g
Gr | Ga | 91| 01| (is,C0,00) (i1,C1,01) 5 5/5=1 4/(4+0) =1
0 A | (i2,C2,0) (i2,C2,01) 5 3/5=0.6 212+0) =1
Oz | 2 | d1 | (i3.C3.0) (i3,C3,93) 4 4/4=1 1/(1+2) = 0.33
0 [ (14:C4:92) (i4:C4,02) 2 22=1 1/(1+0)=1

Abbildung 7.4: Historie und Ergebnisse der Mafe fiir vier Beispielannotationen.

und (iy4,cq, o) in Version v, weisen unterschiedliche Charakteristika auf. Annota-
tion (iy,c1,¢1) wurde in vy eingefiihrt (a,5. = 5) und hat eine perfekte Stabilitét
filr stabyyq und stabegis. Im Gegensatz dazu war die ebenfalls seit fiinf Versionen
verfiighare Annotation (i, c2, q1) zwischenzeitlich nicht existent (vy, vs), so dass die
Ezistence Stability auf 0,6 reduziert ist. (i3, c3, ¢3) war durchgéngig in vier Versionen
von p verfiigbar, unterlag jedoch zwei Qualitdtsinderungen, so dass ihr stabgy,q.-Wert
niedrig ist (0,33). Die vierte Annotation (i4, ¢4, g2) weist eine perfekte Stabilitét fiir
beide Mafe auf, jedoch ist diese Annotation relativ neu (aq,g. = 2), da sie zum ersten
Mal in v3 auftrat.

7.4 Evaluierung

Die Evaluierung umfasst eine vergleichende Analyse der Evolution von Annotationen
in den zwei grofsen Annotationsdatenquellen Ensembl [91] und Swiss-Prot [21]]. Beide
Quellen annotieren u. a. Proteine mit Konzepten der Gene Ontology. In Kapitel [7.4.1]
erfolgt eine Analyse zur Evolution von Annotationen beziiglich verschiedener Her-
kunftsarten (unter Verwendung von Ewvidence Codes). Zudem wird untersucht, wie
Instanz (Protein) - und Ontologieinderungen auf Annotationen propagiert werden.
In Kapitel werden die Stabilitdtsindikatoren fiir Annotationen beider Quellen
ausgewertet.

7.4.1 Analyse der Annotationsherkunft

Fiir die Untersuchung werden Versionen der Datenquellen Swiss-Prot (Sp) und En-
sembl (E) zwischen Mérz 2004 und Dezember 2008 verwendet. In diesem Zeitraum
hat Swiss-Prot (Ensembl) 14 (28) Hauptversionen verdffentlicht (Versionsnummer
43-56 bzw. 25-52). Beide Quellen stellen zahlreiche Annotationen fiir verschiedene
Spezies zur Verfiigung. Swiss-Prot umfasst hauptsichlich manuell gepriifte Anno-
tationen wahrend Ensembl auf die automatische Generierung und Integration von
Daten fokussiert. Es werden funktionale Annotationen humaner Proteine zu Kon-
zepten der Gene Ontology (GO) betrachtet. Fiir diese Analyse werden die drei GO-
Subontologien zu biologischen Prozessen, molekularen Funktionen und zelluldren

128



KAPITEL 7. EVOLUTION UND QUALITAT VON ANNOTATIONEN

(a) (b) (©)
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Abbildung 7.5: Evolution von Annotationen in verschiedenen EC-Gruppen
(a) Manuell vs. automatisch erstellte Annotationen (Ensembl),

(b) ,Subklassen der manuell erstellten Annotationen (Ensembl),

(c) Alle Annotationen (Swiss-Prot).

Komponenten nicht separat betrachtet, d. h. GO wird als eine Ontologie angesehen.
Swiss-Prot versucht jeweils aktuelle GO-Versionen zu nutzen, wohingegen Ensembl-
Versionen teilweise auf dlteren GO-Versionen beruhen.

Abbildung zeigt die Entwicklung der Anzahl von GO-Annotationen in den
verschiedenen Gruppen der EC-Taxonomie (siche Abbildung fiir Ensembl
und Swiss-Prot. Mit ~78% von insgesamt 265.000 Annotationen in der letz-
ten Version umfasst Ensembl iiberwiegend automatisch generierte Annotationen
(Abbildung [7.5[a)). Weiterhin gab es ein starkes Wachstum automatisch erstell-
ter Annotationen innerhalb der vier betrachteten Jahre (growth =4,6). Zwischen
Version 40 und 42 erfolgte zudem eine erhebliche Anzahl L&schungen, so dass die
Gesamtanzahl der Annotationen gesunken ist. Die Anzahl manuell erstellter Anno-
tationen ist im Gegenzug nur leicht (um Faktor 1,7) gestiegen. Abbildung[7.5(b) gibt
einen detaillierten Einblick in die Entwicklung der manuell erstellten Annotationen
in Ensembl. Insbesondere experimentell validierte Annotationen zeigen ein deutli-
ches Wachstum (growth =8,9). Auf Aussagen von Autoren basierende Annotatio-
nen sind relativ haufig verfiigbar jedoch ist ihre Gesamtanzahl nur leicht anstiegen
(growth =1,1). Im Gegensatz dazu existieren durchgehend verhéltnisméfig wenige
cur- und comp-Annotationen.

Abbildung [7.5](c) veranschaulicht die Evolution von Annotationen in Swiss-Prot.
Die hauptséichlich manuell gepflegte Datenquelle umfasst in der letzten betrach-
teten Version ~45.000 Annotationen. Im Gegensatz zu Ensembl enthilt Swiss-
Prot nur sehr wenige automatisch erstellte Annotationen (1.440), welche auch erst
in den spéteren Versionen auftreten. Der Hauptteil von Swiss-Prot umfasst auth-
Annotationen (/24.000 in Version 56). Diese Anzahl sinkt leicht seit Version 51. Im
Gegenzug ist die Anzahl der exp-Annotationen deutlich auf circa 16.000 angestie-
gen (growth =18,5). Insgesamt umfasst Swiss-Prot hauptséchlich manuell erstellte
Annotationen, die eine kontinuierlich stabile Evolution ohne nennenswerte Schwan-
kungen aufweisen.
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Add Chg Del
Chg ins | Chg yuy | Chg yuat | Del yus | Delins | Del,
~] abs. (%)] 32,613 (53%) " 18,214 (30%) T 10,502 (17%) |
A - 16,106 ] 56 [ 2052 | 8511 ] 1,369 | 622
o [abs. (%)] 391,771 (60%) 47,805 (8%) 208,585 (32%)
- 4310 | 171 [ 43,324 [145,209] 60,788 | 2,588

Tabelle 7.1: Anzahl (und Prozentsatz) der Anderungsoperationen in Swiss-Prot, (Sp)
und Ensembl (E), aggregierte Werte iiber alle Versionen.

Tabelle fasst die Anzahl der seit Mirz 2004 vorgenommenen Anderungsope-
rationen fiir Swiss-Prot und Ensembl zusammen. Fiir Ontologien wurden zunachst
delC -, merge -, substitute - und toObsolete -Anderungen beriicksichtigt. Zur Bestim-
mung von Instanzédnderungen wurden die Instanzen verschiedener Versionen einer
Quelle basierend auf ihrer Accession verglichen. Komplexere Anderungen wie z. B.
Ersetzungen (substitute) oder das Zusammenfassen (merge) von Proteinen wurden
mithilfe von Evolutionsinformationen der Anbieter ermittelt. Swiss-Prot stellt die
Historie von Proteinen, z. B. Anderungen der Accession, iiber die Weboberfliche zur
Verfiigung (Entry History). Ensembl vermerkt Anderungen wie das Zusammenfas-
sen oder Ersetzen von Proteinen in einem Log.

Die Mehrheit der Annotationsdnderungen in Ensembl (60%) und Swiss-Prot (53%)
sind Hinzufiigungen. Allerdings tritt auch eine iiberraschend hohe Anzahl Loschun-
gen und Anderungen auf, die vermutlich aus einigen grundlegenden Umstrukturie-
rungen, wie der Einfithrung neuer Accessions, resultieren. In Swiss-Prot sind circa
30% aller Anderungsoperationen Annotationsinderungen (Chg), die hauptsichlich
durch Verédnderungen an Instanzen verursacht wurden (Chg;,s). Die betroffenen An-
notationen bleiben also haufig erhalten, anstatt geloscht zu werden. Im Gegensatz
dazu sind Annotationsinderungen in Ensembl hauptsichlich von Anderungen der
Qualitdtsterme bzw. Evidence Codes (Chggua) betroffen. In beiden Quellen haben
Ontologiedinderungen einen vergleichsweise geringen Einfluss auf Annotationen. Dies
wird u.a. dadurch verursacht, dass Annotationen innerhalb der Instanzquellen ver-
waltet werden, wohingegen Ontologien unabhingig von den Instanzen entwickelt
werden. Die Anzahl der Loschungen ist in beiden Datenquellen nicht unerheblich.
Insbesondere in Ensembl sind 32% aller Anderungen Annotationsléschungen.

Als niichstes soll die Verteilung der Anderungsoperationen Add, Chg und Del fiir
verschiedene EC-Gruppen untersucht werden (siehe Tabelle . In Swiss-Prot ist
circa die Hélfte aller hinzugefiigten Annotationen experimentell validiert. Ein Drit-
tel der neuen Annotationen sind auth-Annotationen. Chg- und Del-Operationen
treten mit jeweils 83% und 70% hauptsichlich fiir auth-Annotationen auf, was auf
eine erh6hte Instabilitit fiir Annotationen mit dieser Herkunftsinformationen hin-
weist. Ensembl fiihrt hingegen hauptsichlich Hinzufiigungen und Loschungen au-
tomatisch generierter Annotationen durch (jeweils 81% und 75% aller Add- und
Del-Anderungen). Von Chg-Anderungen sind im wesentlichen auto- und auth-
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Swiss-Prot Ensembl
Add Chg Del Add Chg Del
15,751: 48.2%| 1,830: 10.0%| 1,784: 17.0%]| 25,979: 6.6%| 5,826: 12.2%| 7,575 3.6%
auth | 11,307: 34.6%| 15,177: 83.3%| 7,350: 70.0%| 34,046: 8.7%| 16,381: 34.3%| 29,148: 14.0%
cur 339 1.0% 65: 0.4% 73: 0.7%| 6,362 1.6% 300: 0.6%| 6,318: 3.0%
comp 3,730i 11.4%| 1,107 6.1%| 1,214i 11.6%| 6,734: 1.7%| 5,720: 12.0%| 4,362: 2.1%
1541 4.7% 35; 0.2% 81: 0.8%]|316,979: 80.9%| 18,344: 38.4%]|157,632: 75.6%
0! 0.0% 0; 0.0% 0; 0.0%| 1,826 0.5%| 1,234: 2.6%| 3,550 1.7%
sum 32,668 18,214 10,502 391,926 47,805 208,585

Tabelle 7.2: Verteilung der Add, Chg, Del-Operationen in verschiedenen EC-
Gruppen in Ensembl und Swiss-Prot.

Annotationen betroffen. Insgesamt tritt die Evolution existierender Annotationen
hauptséachlich fiir auto- und auth-Annotationen auf.

Im Folgenden sollen die Anderungen der Herkunftsinformationen (EC) detaillierter
betrachtet werden. Dies soll Einblick geben, welche neuen Ewvidence Codes ausge-
wahlt werden, um die Beschreibung der Annotationsqualitit in neuen Versionen zu
verbessern. Die Tabelle [7.3|fasst EC-Anderungen in Swiss-Prot und Ensembl fiir die
betrachteten Versionen zwischen Marz 2004 und Dezember 2008 zusammen. Die Ta-
bellenzellen geben an, wie viele Annotationen von (from, Zeilen) einer EC-Gruppe
zu (to, Spalten) einer anderen EC-Gruppe gedndert wurden. Dabei wurden die EC-
Zuordnungen der Annotationen entsprechend der Taxonomie in Abbildung zZu
den abstrakten Gruppen exp, auth, cur, comp, auto und obs aggregiert. Beispielsweise
werden Anderungen von ISS nach TAS als .from comp to auth* und Anderungen
von IPI nach IDA als ,from exp to erp“ zusammengefasst. Annotationsinderungen
in Swiss-Prot treten hauptsichlich fiir auth - Annotationen auf (72%). Neu zugewie-
sene ECs stammen meistens aus der ezp - Gruppe (66%). Dies zeigt einen Fortschritt
in der Entwicklung von Annotationen, da experimentell belegte Annotationen (exp)
gegeniiber jenen, die lediglich auf der Aussage eines Autors beruhen (auth), bevor-
zugt werden. In Ensembl fiihrt der enorme Anteil automatisch generierter Anno-
tationen zu einem etwas anderen Bild. Nur der Anteil neu vergebener auto- und
exp-Evidence Codes steigt im Vergleich zu vorher an (jeweils von 13% auf 16% und
von 37% auf 43%). Fiir alle anderen Gruppen, insbesondere fiir auth - Annotationen
verringert sich der Anteil infolge von Anderungen der EC-Informationen (von 35%

Swiss-Prot Ensembl

from / to auth | cur | comp sum = % || from/to auth | cur | comp sum %
147 24 1 0 42 1 0 214 10% 896 413 11 [ 1,259 2,966 | 3 | 5,548 13%

auth 1,121 | 270 | 34 | 165 0 0 1,590  72%|| auth 1,592 | 798 73 11,038 11,901 | 23 | 15425 35%

cur 7 9 0 3 0 0 19 1% cur 21 27 0 16 182 0 246 1%
com, 160 | 197 | 7 0 0 0 364  16%]|| com 1,280 | 1,206 [ 26 0 3,101 0 | 5613 13%
16 4 0 1 0 0 21 1% 3,311 10,169 [ 228 | 2,329 0 116 | 16,153 37%

0 0 0 0 0 0 0 0% 79 391 9 12 725 0 1,216 3%

sum 1,451 | 504 | 41 | 211 1 0 12,208 sum 7,179 | 13,004 [ 347 | 4,654 | 18,875 | 142 | 44,201
% | 66% [23%[2%] 10% [ 0% | 0% | 16% 29%| 1%]| 11% 43%| 0%

Tabelle 7.3: Evidence Code-Anderungen in Swiss-Prot und Ensembl.
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auf 29%). Die meisten EC-Anderungen traten (in beiden Richtungen) zwischen auto-
und auth - Annotationen auf, was auf eine hohe Instabilitdt dieser EC-Gruppen hin-
weist.

7.4.2 Stabilitatsanalyse

Zuséatzlich zu den Herkunfts- bzw. Evidence Code-Informationen, soll die Stabilitit
der Annotationen analysiert werden. Die berechneten Stabilitdtswerte werden auf
die Kategorien einer einfachen Qualitidtstaxonomie abgebildet (Kapitel . Fiir
die Stabilitédtskriterien stabe,;s und stabyue wird ein minimaler Grenzwert von 0,9
fiir stabile Annotationen (stable) angewendet. Annotationen mit niedrigeren Stabi-
litdtswerten gelten als instabil (unstable). Folglich muss eine stabile Annotation in
mehr als 90% aller Versionen seit ihrem ersten Auftreten enthalten sein. Ebenso gilt,
dass sich fiir maximal 10% der Versionsiiberginge die Qualitdtsinformation beziiglich
des Ewvidence Codes einer Annotation dndern darf. Fiir eine aggregierte Sicht wird
ein kombiniertes Stabilitdtsmafl genutzt, das fiir jede Annotation a den kleineren
der beiden Stabilitdtswerte auswahlt (stabeoms(a) = min(stabyua(a), stabegis(a))).
Eine Annotation mit einem niedrigen stab.,,,- Wert weist also mindestens einen
schlechten Stabilitatswert auf. Annotationen mit den FEvidence Codes NR (not re-
corded) und ND (no biological data available) werden hier nicht betrachtet. Zudem
soll das Alter einer Annotation beriicksichtigt werden, um z. B. eine differenzierte
Betrachtung der Stabilitat fiir kiirzlich hinzugefiigte oder seit langem bestehende
Annotationen zu ermoglichen. Seit einem halben Jahr existierende Annotationen
gelten als neu (novel). Zwischen einem halben und anderthalb Jahren alte Annota-
tionen werden als mittel-alt (middle) klassifiziert. Annotationen, die seit mehr als
anderthalb Jahren verfiigbar sind, gelten als alt (old).

Tabelle zeigt Klassifikationsergebnisse fiir beide Datenquellen. Die insgesamt
circa 45.000 (263.000) Annotationen in Swiss-Prot (Ensembl) werden beziiglich der
drei Kriterien Herkunft (Spalten), Stabilitdt (Zeilen) und Alter (Zeilengruppen)
klassifiziert. Fiir jede EC-Gruppe wird die Anzahl der stabilen (stable) und insta-
bilen (unstable) Annotationen angegeben. Graue Zeilen markieren den aggregier-
ten stabeomy - Wert. Swiss-Prot umfasst anteilig mehr alte Annotationen (72%) als
Ensembl (49%). Im Gegenzug fiihrt die Erstellung automatischer Annotationen in
Ensembl zu einem relativ hohen Anteil (24%) neuer Annotationen. Trotz des hohen
Anteils alter Annotationen werden nur 4% der Swiss-Prot-Annotationen als insta-
bil klassifiziert. In Ensembl sind dagegen 13% der Annotationen instabil (beziiglich
stabeomy). In anderen Worten, Swiss-Prot (Ensembl) umfasst zu 96% (87%) stabile
Annotationen.

Beziiglich der Stabilitdtskriterien zeigt sich fiir beide Quellen, dass neuere (novel)
und mittel-alte (middle) Annotationen aufgrund ihrer kurzen Historie nur selten
als instabil klassifiziert werden. Daher werden im Folgenden insbesondere dltere
Annotationen (old) hinsichtlich ihrer Stabilitdt analysiert. In Swiss-Prot folgt die
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[ Swiss.Prot [PRRNGXDI auth cur comp ___ [auo sum
stable :unstable | stable :unstable | stable :unstable | stable :unstable | stable :unstable | stable :unstable
|stab eyis | 7,980 84 | 22,064 169 184 0 1,651 16 96 1 31,975 270
old |lstabqal| 6,965 1,099 | 21,913 320 160 24 1,599 68 96 1 30,733 1,512
|stab om | | 6,905 1,159 | 21,760 473 160 24 1,589 78 96 1 30,510 1,735
|stab eyis | 2,306 0 1,107 0 36 0 364 0 35 0 3,848 0
middle stab qua | | 2,266 40 1,101 6 36 0 362 2 35 0 3,800 48
[stab comp | | 2,266 40 1,101 6 36 0 362 2 85 0 3,800 48
stabegs| | 5,655 0| 1,054 0 115 0 845 0| 1,308 0 8,977 0
novel |stab gua| | 5,637 18 1,054 0 115 0 844 1 1,308 0 8,958 19
|stab om| | 5,637 18 1,054 0 115 0 844 1 1,308 0 8,958 19

[ Ersembl  [RNGXDR _auth cur comp ___ [auo sum
stable :unstable | stable :unstable | stable :unstable | stable :unstable | stable :unstable | stable :unstable
|stab s | 9,473 641 | 22,421 1,024 238 15 1,715 198 | 71,082 | 21,392 | 104,929 | 23,270
old [stab gua| | 8,774 1,340 | 20,488 2,957 190 63 1,170 743 | 89,115 3,359 | 119,737 8,462
|stab comp || 8,415 1,699 | 19,700 3,745 184 69 1,079 834 | 68,440 | 24,034 97,818 | 30,381
|stab eyis | 3,378 9 4,244 9 67 0 470 7 | 62,136 1,818 70,295 1,843
middle stab g | | 3,062 325 3,949 124 60 7 354 303 | 63,245 709 70,670 1,468
[stab eoms || 3,057 330 | 3942 311 60 7 353 124 | 61,442 @ 2512 | 68854 | 3,284
|stab s | 8,808 0 2,492 0 157 0 942 0 | 49,909 0 62,308 0
novel stab g | | 8,650 215 2,425 35 149 8 885 32 | 49,608 301 61,717 591
|stab comp || 8,650 158 2,425 67 149 8 885 57 | 49,608 301 61,717 591

Tabelle 7.4: Klassifikation der Annotationen in Swiss-Prot und Ensembl beziiglich
Herkunft, Stabilitit und Alter; stab > 0,9 (weil), stab <0,9 (grau).

Mehrheit der instabilen Annotationen aus EC-Anderungen (|stabguq| ~1.500), wo-
hingegen nur wenige Annotationen eine reduzierte Fzistence Stability aufweisen
(|stabegis| =270). Beziiglich stabe,;s stammen die meisten Annotationen aus der
auth-Gruppe. Insgesamt sind jedoch die meisten instabilen Annotationen in Swiss-
Prot vom Typ exp. Dies stimmt mit der vorherigen Beobachtung zu EC-Anderungen
iiberein, dass die Fuvidence Codes der Swiss-Prot-Annotationen hauptsichlich zu ,ex-
perimentell validiert“ (ezp) verdndert wurden. Derartige Instabilitéiten stellen eine
Verbesserung der Herkunftsinformationen dar, so dass betroffene Annotationen an
Glaubwiirdigkeit hinzugewinnen. In Ensembl werden Instabilititen hauptsichlich
durch die tempordre Abwesenheit von Annotationen verursacht (|stabe,;s| ~23.000).
Die Mehrheit der instabilen Annotationen (beziiglich stabemp) tritt fiir automatisch
generierte (auto) Annotationen (79%, ~24.000) sowie auth-Annotationen (12%,
~3.700) auf, wodurch die zuvor bereits beobachtete, hohe Instabilitit dieser EC-
Gruppen bestétigt wird.

Der hier vorgestellte Ansatz zur Bewertung von Annotationen ist insbesondere fiir
Datenquellen wie Ensembl hilfreich, die sehr viele nicht verifizierte, automatisch
generierte Annotationen enthalten. Der Ansatz erlaubt die Identifikation glaubwiir-
diger bzw. weniger glaubwiirdiger Annotationen anhand verschiedener Kriterien wie
der Herkunft oder Stabilitdt der Annotationen. Die verwendeten Malse stab.,;s und
stabgyq stellen orthogonale Methoden dar, so dass Annotationen beziiglich der Kri-
terien unterschiedlich klassifiziert werden kénnen. Nutzer kdnnen Submengen der
Annotationen extrahieren, indem z.B. nur experimentell validierte und beziiglich
stabeyis und stabg,, stabile Annotationen ausgewidhlt werden. Beispielsweise kann
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eine Annotation als glaubwiirdig gelten, wenn diese insgesamt stabil (beziiglich
Stabeomp), seit langerem verfiigbar (middle oder old) und manuell erstellt oder ge-
priift (exp, auth, cur, comp) wurde. Diese drei Kriterien treffen auf 34.179 (36.790)
Annotationen, d.h. 76% (14%) aller in Swiss-Prot (Ensembl) verfiigbaren Annota-
tionen zu. Die Auswahl der Qualititskriterien und Grenzwerte (z. B. fiir die Stabili-
tat) hangen stark von der betrachteten Applikation ab. Nutzer sollten auch an neuen
und instabilen Annotationen interessiert sein, da diese dank eines hohen Forschungs-
interesses hdufig iiberarbeitet werden. Dieser letzte Aspekt unterstreicht, dass Insta-
bilitat nicht notwendigerweise eine negative Eigenschaft ist, sondern auch interessan-
te Objekte oder biologische Erkenntnisse hervorheben kann. Umgekehrt konnte eine
hohe Stabilitdat fiir Objekte beobachtet werden, die derzeit von eher geringem In-
teresse sind. Die vorgestellte Evaluierungsmethode erlaubt die Auswahl von stabilen
oder instabilen Annotationen und kann somit die Anforderungen unterschiedlicher
Anwendungen und Nutzungsszenarien erfiillen.

7.5 Zusammenfassung

In diesem Kapitel wurde ein generischer Ansatz zur evolutionsbasierten Bewertung
der Qualitdt von Annotationen vorgestellt. Der Ansatz beriicksichtigt verschiedene
Annotationsanderungen, u.a. infolge von Instanz- und Ontologiednderungen. Zu-
dem unterstiitzen verschiedene Bewertungskriterien eine Beurteilung der Qualitit
von Annotationen hinsichtlich ihrer Glaubwiirdigkeit. Um Aussagen iiber die Her-
kunft bzw. Erstellungsmethode von Annotationen zu treffen, wurden existierende
Informationen zu Evidence Codes ausgenutzt. Es wurden zwei Stabilitdtsmake vor-
geschlagen, die das zwischenzeitliche Fehlen bereits existierender Annotationen sowie
Anderungen der Herkunftsinformationen einbeziehen. In einer vergleichenden Eva-
luierung wurden funktionale Annotationen zweier grofer Datenquellen aus den Le-
benswissenschaften (Swiss-Prot und Ensembl) untersucht. Dabei konnte beobachtet
werden, dass die meisten Annotationsdnderungen aus Instanzinderungen sowie Ver-
anderungen der Fuvidence Codes resultieren. Ontologiednderungen hatten in den be-
trachteten Quellen einen geringeren Einfluss auf existierende Annotationen. Dariiber
hinaus zeigte sich, dass die Fvidence Code-Informationen existierender Annotationen
teilweise haufig aktualisiert werden. Insgesamt weisen insbesondere automatisch ge-
nerierte sowie auf Autorenaussagen basierende Annotationen deutliche Instabilitdten
auf. Einige Annotationen werden mit der Zeit experimentell bestdtigt und dement-
sprechend angepasst, so dass ein Teil der Instabilititen von Annotationen auf eine
positive Weiterentwicklung zuriickzufiihren ist. Der Ansatz kann fiir verschiedene
Anwendungsfille genutzt werden, beispielsweise um Annotationen als Eingabe von
Analysen und anderen Applikationen anhand der verschiedenen Kriterien zu filtern.
Zudem konnen Konsortien die Datenqualitéit erhéhen, indem Annotationen anhand
der Mafse gefiltert werden, z. B. bevor diese automatisch aus anderen Datenquellen
integriert werden.
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8.1 Motivation

Ontologien sowie ontologiebasierte Annotationen werden in den Lebenswissenschaf-
ten sehr haufig genutzt. Eine weit verbreitete Anwendung sind sogenannte funktio-
nale Analysen (engl. functional analysis/profiling, term enrichment analysis) sehr
grofser Datensétze wie z. B. Genexpressionsdaten. Ziel ist es, signifikant {iberrepra-
sentierte Eigenschaften beispielsweise typische Funktionen einer gewissen Gruppe
von Genen oder Genprodukten zu bestimmen (siehe Ubersichtsartikel [89, [176]).
Zur Bestimmung der Eigenschaften werden zumeist die Gene Ontology (GO) sowie
Annotationen zwischen der GO und den betrachteten biologischen Objekten genutzt.
Wie die meisten biomedizinischen Ontologien bildet die GO mit ihren Konzepten
und der is-a-Hierarchie einen gerichteten, azyklischen Graphen (engl. directed acy-
clic graph, DAG). Konzepte auf hoheren Ebenen der GO représentieren abstraktere
Beschreibungen und umfassen die Semantik ihrer Kinderkonzepte. GO-Konzepte
werden genutzt, um Gene und Genprodukte semantisch zu beschreiben [172]. Dabei
wird ein bestimmtes Gen durch seine direkt annotierten Konzepte sowie durch de-
ren Elternkonzepte beschrieben (indirekte Zuordnung aufgrund der is-a-Hierarchie).
Funktionale Analysen nutzen diese Eigenschaft, um fiir eine Menge von Genen all-
gemeinere Kategorien zu identifizieren, die signifikant iiber- oder unterreprisentiert
sind im Vergleich zu den annotierten Konzepten einer Hintergrundmenge (z.B. alle
Gene einer Spezies).
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Abbildung 8.1: Evolution einiger Slim-Terme fiir GO-MF zwischen 2007 und 2010.
Die Farben geben die Evolutionsintensitdten der Slim-Terme an. Weife Konzepte
liegen auf dem Weg zur Wurzel, sind jedoch keine Slim-Terme. Tabelle im An-

hang zeigt eine Liste der GO-MF-Slim-Terme mit ihren Evolutionsintensitdten. Die
Grafik wurde mit Hilfe des AmiGO [26] Visualisierungswerkzeugs®”erstellt.

-

Die GO hat sich seit ihrer Einfithrung im Jahr 2000 erheblich weiterentwickelt. Dabei
dnderten sich die drei Subontologien Biologische Prozesse (BP), Molekulare Funk-
tionen (MF) und Zellulire Komponenten (CC) unterschiedlich. Zwischen 2007 und
2010 ist die BP-Subontologie um circa 70% gewachsen, wohingegen sich CC und
MF um jeweils ~ 40% bzw. ~ 20% vergrokerten. Tabelle im Anhang gibt einen
Uberblick zur Anzahl der Konzepte und Beziehungen fiir die drei GO-Subontologien
zwischen 2007 und 2010. Zudem soll die Anwendung des in [76] vorgestellten Regio-
nenalgorithmus zeigen wie stark sich verschiedene Teile der GO weiterentwickeln.
Dabei werden Evolutionsintensititen innerhalb der Ontologiehierarchie propagiert
und iiber einen gewissen Zeitraum aggregiert. Abbildung veranschaulicht an-
hand der sogenannten GO-Slim-Terme?®®, dass sich verschiedene Teilbereiche der
GO-MF unterschiedlich stark entwickeln. GO-Slim-Terme bilden eine Submenge der
GO-Konzepte und geben einen groben Ontologieiiberblick ohne die Detailinforma-
tionen sehr fein-granularer Konzepte. Griin dargestellte Regionen sind sehr stabil
(der Subgraph eines griinen Slim-Terms unterlag kaum Anderungen), wohingegen
rote Konzepte instabile Regionen markieren (der Subgraph eines roten Slim-Terms
unterlag zahlreichen Anderungen). Die Analyse der Evolutionsintensitiiten verdeut-
licht, dass Anderungen sehr ungleich in einer Ontologie verteilt sein konnen. Im

2Thttp://amigo.geneontology.org/cgi-bin/amigo/visualize?mode=client
Z8nttp://www.geneontology.org/G0.slims.shtml
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vorherigen Kapitel [7] wurde zudem gezeigt, dass GO-basierte Annotationen regel-
miakig weiterentwickelt werden, u.a. um neues Wissen einzuarbeiten oder mogliche
Inkonsistenzen durch Anderungen der zugrunde liegenden Instanzen und Ontologien
zu beheben.

Bisherige Arbeiten zur Evolution von Ontologien (siehe Kapitel [2)) und ontologie-
basierten Annotationen (Kapitel vernachlissigen den potenziellen Einfluss der
Evolution auf Anwendungen, die Ontologien und Annotationen nutzen. So kénnen
Anderungen der verwendeten Ontologien und Annotationen Auswirkungen auf die
Ergebnisse funktionaler Analysen haben. Es ist relativ naheliegend, dass der hohe
Anderungsanteil der GO und GO-Annotationen die Analyseergebnisse beeinflusst.
Allerdings ist nicht bekannt, ob die Erkenntnisse fritherer Experimente signifikant
verdndert oder sogar ungiiltig werden kénnen. Der Einfluss von Ontologie- und An-
notationsénderungen auf funktionale Analysen hiingt davon ab, wo die Anderungen
in der Ontologie lokalisiert sind und welche Arten von Anderungen iiberwiegen.
Beispielsweise konnten Hinzufiigungen von Konzepten auf der Blattebene weniger
kritisch sein als grokere strukturelle Uberarbeitungen innerhalb der Ontologie.

In diesem Kapitel soll untersucht werden, zu welchem Grad Anderungen der GO
und GO-Annotationen Einfluss auf funktionale Analysen haben und deren Ergeb-
nisse verdndern. Es werden verschiedene Methoden vorgestellt, um die Stabilitit der
Ergebnisse funktionaler Analysen zu ermitteln. Um die Anwendbarkeit und Niitz-
lichkeit des vorgestellten Ansatzes zu zeigen, werden zwei reale experimentelle Da-
tensdtze sowie 50 zufillig generierte Datensdtze analysiert. Fiir die experimentellen
Datensitze wird eine detaillierte Untersuchung der zugrunde liegenden Anderungen
sowie deren Einfluss auf die Analyseergebnisse durchgefiihrt. Die vorgestellten Me-
thoden und Analyseergebnisse sind insbesondere hilfreich fiir Ontologieentwickler
und -kuratoren sowie fiir Anwender der funktionalen Analysemethoden.

8.2 Methoden

8.2.1 Ontologie- und Annotationsmodell

Das verwendete Modell beruht auf dem in Kapitel eingefiihrten Modell fiir Ver-
sionen von Ontologien und Annotationsmappings. Ein Annotationsmapping bzw.
die Menge der betrachteten Annotationen wird hier als A bezeichnet. Im Rahmen
dieser Studie sollen die GO [55] sowie Annotationen der Gene Ontology Annota-
tion (GOA) [10] verwendet werden. Ein Konzept ¢ mit einer eindeutigen Accession
(z.B. GO:0007596 fiir "blood coagulation") kann zu verschiedenen biologischen Ob-
jekten assoziiert sein. Algorithmen zur funktionalen Analyse propagieren typischer-
weise alle Annotationen A aufwérts entlang der ¢s-a-Hierarchie im DAG, d. h. die
Wurzel hat indirekte Assoziationen zu sdamtlichen annotierten Genen. Die Menge
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aller Annotationen eines Konzepts (A(c)) umfasst somit alle direkten Annotatio-
nen zu ¢ sowie alle indirekten Annotationen seiner Kinderkonzepte (Subgraph von
¢). Annotationen sind typischerweise Fvidence Codes zugeordnet. Diese kénnen ge-
nutzt werden, um die Herkunft und wahrscheinliche Qualitit einer Annotation zu
bewerten (z. B. experimentell verifiziert oder automatisch generiert, siche Kapitel [7)).

Diese Studie erfordert die Betrachtung verschiedener Versionen von Ontologien und
Annotationen. Die Notation der Versionen von Annotationsmappings A" orientiert
sich am Veroffentlichungsdatum v der Ontologieversion OY. Dies ist moglich, da GOA
immer auf der aktuellen GO-Version basiert. Die Evolution von Instanzen (biologi-
schen Objekten) wird in dieser Studie nicht untersucht, spiegelt sich jedoch indirekt
in der Evolution der Annotationen wider (siehe Kapitel [7). Zur Identifizierung von
Anderungen (Diff-Bestimmung) zwischen Ontologieversionen wird der COnto-Diff-
Algorithmus [75] verwendet. Dabei werden insbesondere addC', toObsolete, merge,
split, substitute, addR, delR, move beriicksichtigt (siehe Kapitel [3.2.2)).

8.2.2 Funktionale Analysen unter Verwendung von FUNC

Funktionale Analysen stellen eine typische Methode zur Untersuchung der semanti-
schen Eigenschaften biologischer Datensétze wie z. B. Gendatensétze dar [89, 176].
Abbildung zeigt den typischen Aufbau eines funktionalen Analyseexperiments.
Die Eingabe umfasst eine Menge relevanter Gene (Gene Set) sowie eine Version einer
Ontologie (OY) und eines Annotationsmappings (A”). Die Relevanz von Genen wurde
z. B. beziiglich einer bestimmten biologischen Eigenschaft in einem Genexpressions-
experiment ermittelt. Dabei wird jedem Gen ein Wert zugeordnet (z. B. das Expres-
sionslevel), der von einem statistischen Test wihrend der funktionalen Analyse ge-
nutzt wird. Die funktionale Analyse produziert ein experimentelles Ergebnis FR",
dass auf OY und A" beruht. FR" beinhaltet eine Menge statistisch signifikanter
Konzepte aus OV. Offensichtlich werden Anderungen von OY und A’ Auswirkungen
auf ERY haben. Die Anderungen kénnen beispielsweise die statistische Signifikanz
erhéhen, indem z. B. Konzepte, die zu Genen mit dhnlichen Merkmalen assoziiert
sind, zusammengelegt werden. Die zugrunde liegende Ontologiestruktur erleichtert
die funktionelle Gruppierung der Geneigenschaften, da Beziehungen zwischen den
Konzepten ausgenutzt werden konnen, um alle Annotationen eines Kinderkonzepts
zu dessen Elternkonzepten zu propagieren. Im Rahmen dieser Untersuchung wird
das frei zur Verfiigung stehende Programm FUNC [150] verwendet, um funktionale

oV
AV > Functior)al ERY
Analysis
Gene S

et

Abbildung 8.2: Generelles experimentelles Design einer funktionalen Analyse.
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Analysen durchfiihren zu kénnen. Dabei werden keine Anderungen an FUNC vorge-
nommen und stets die gleichen Parameterkonfigurationen eingesetzt. FUNC testet
jedes Konzept einer Eingabeontologie auf seine statistische Signifikanz beziiglich der
untersuchten Gen- und Annotationsdatensitze. Zur Korrektur fiihrt FUNC mul-
tiples Testen auf Basis von Randomisierungen durch. FUNC bietet verschiedene
statistische Tests (z. B. Binomialtest, Wilcoxon-Rang-Test) an. Das Ergebnis eines
Tests ist eine Liste von Konzepten, denen jeweils ein p-Wert zugeordnet ist. Fiir
diese Untersuchung wird eine Korrektur der p-Werte durch Verwendung der Family
Wise Error-Rate in FUNC durchgefiihrt (fiir Details siehe [I50]). Der korrigierte
p-Wert wird verwendet, um anhand eines Grenzwerts (z.B. a = 0,05) statistisch
signifikante Konzepte auszuwéhlen.

8.2.3 Stabilitatsmalle

Um den Einfluss von Ontologie- und Annotationsinderungen auf die experimentellen
Ergebnisse funktionaler Analysen bewerten zu kénnen, werden zwei Stabilitdtsma-
fse vorgeschlagen. Dazu werden die Ergebnismengen fiir eine feste Eingabemenge
von Genen zu unterschiedlichen Zeitpunkten, d.h. unter Verwendung verschiedener
Ontologie- und Annotationsversionen, berechnet.

Fiir den Vergleich zweier Ergebnismengen FR' und ER’ werden folgende Men-
genoperationen verwendet. Dabei basieren Ergebnisse in ER' und ER’ jeweils auf
unterschiedlichen Ontologie- und Annotationsversionen.

|ER!|, |ER/| — Anzahl der Konzepte in ER' und ER’
|ER' N ERY| — Anzahl iiberlappender Konzepte zwischen ER' und ER’
|[ER'\ ER’| — Anzahl der Konzepte, die nur in ER' aber nicht in ER’ auftauchen
|ER’\ ER'| — Anzahl der Konzepte, die nur in ER? aber nicht in ER' auftauchen

Konzepte gelten als unterschiedlich, wenn sie verschiedene Accessions haben. Die
Schnittmenge (F'R'NER’) umfasst alle Konzepte mit identischen Accessions in E R
und ER’. Zur Veranschaulichung werden die Stabilititsmafe anhand des Beispiels
in Abbildung erldutert. Dazu werden zwei Versionen ¢ und j der Ergebnismen-
ge ER einer funktionalen Analyse beziiglich einer Ontologiestruktur? betrachtet.
Farbige Ontologiekonzepte bezeichnen signifikante Ergebniskonzepte, wobei gelbe
Konzepte in beiden Ergebnisversionen auftreten und rote (griine) Konzepte nur in
der Ergebnismenge ER' (ER’) signifikant sind.

Basisstabilitat

Grundsétzlich gilt eine Ergebnismenge als stabil beziiglich einer anderen Ergebnis-
menge, wenn alle Konzepte der beiden Mengen vollstdndig iiberlappen und keine

29 Aus Griinden der Ubersicht bleibt die Ontologieversion im Beispiel stabil.
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Abbildung 8.3: Beispielergebnisse fiir zwei E'R-Versionen und Stabilitdtsmafe. Far-
bige Ergebniskonzepte: gelb - signifikant in FR’ und ER’, rot (griin) - nur in
ER' (ER) signifikant. Die Stabilitit wird fiir Konzeptregionen (CR) der Distanz
d = 0...2 berechnet. d = 0: jedes Konzept ist eine Region, gelbe Konzepte iiber-
lappen. d = 1 (d = 2): gestrichelt umrandete (grau hinterlegte) Regionen; durch
gestrichelte (graue) Linien verbundene Regionen {iberlappen.

der beiden Mengen zusétzliche (nicht iiberlappende) Konzepte enthélt. Wenn nur
ein Teil der Konzepte iiberlappt, sinkt der errechnete Stabilitdtswert und zeigt somit
Instabilitit an. Die Basisstabilitdt nutzt das Dice-Mak und wird wie folgt berechnet:

2-|EFR'NER|

RSstabysic(ER', ERY) = |[ER| + |[ER|

Das Mal gibt einen Wert von 0 bis 1 zuriick, wobei 0 vollstidndige Instabilitdt an-
zeigt, d. h. zwei Ergebnismengen haben kein Konzept gemeinsam. Eine Stabilitit von
1 zeigt hingegen an, dass die zwei betrachteten Ergebnismengen vollstindig iiber-
lappen. Das Beispiel in Abbildung fiihrt zu einer Stabilitéit von 0,57, da ER!
und ER’ jeweils acht bzw. sechs Konzepte enthalten, wovon vier iiberlappen.

Die Stabilitdt zwischen Annotationen verschiedener Versionen (Astab) berechnet
sich analog. Die Menge der Annotationen umfasst entweder simtliche Annotationen
(A) einer Version oder alle Annotationen zu einem bestimmten Konzept ¢ (A(c)).
Es werden {iberlappende Annotationen zwischen zwei Versionen bestimmt und mit
der Gesamtanzahl der Annotationen normalisiert. Die Berechnung der Stabilitét fiir
A (und analog fiir A(c)) ist also identisch zur Stabilitdt von Ergebnismengen:

i 20 [ATN AT
Astab(A', A7) = AT AT
Fiir die Ziele dieser Studie eignet sich das Dice-Maf, auch wenn durchaus weitere
Ansétze zur Bestimmung der Mengendhnlichkeit, wie z. B. Kosinus oder Jaccard,
existieren. Im Kontext der Evolution werden Mengen dhnlicher Grofe verglichen
und Dice entspricht dem harmonischen Mittel. Entsprechend [124] produzieren Jac-
card und Kosinus von Dice leicht abweichende Werte, insbesondere fiir den Fall,
dass sich zwei Mengen kaum iiberschneiden. Lin et al. [I18] stellen ein allgemeineres
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Mals basierend auf der Informationstheorie vor. Dabei werden Wahrscheinlichkeiten
anstelle der Mengeniiberlappung genutzt. Ein solcher Ansatz kénnte sich ebenfalls
gut zur evolutionsbasierten Evaluierung von funktionalen Analysen eignen und sollte
in zukiinftigen Arbeiten beriicksichtigt werden.

Regionenstabilitit

Die Basisstabilitdt wertet iiberlappende Konzepte zwischen Ergebnismengen aus,
ohne dabei die semantischen Beziehungen zwischen Konzepten zu beriicksichtigen.
Das bedeutet, alle Konzepte werden unabhingig voneinander betrachtet. Dies konnte
zu einer scheinbaren Instabilitit fiihren, auch wenn die unterschiedlichen Konzepte
semantisch dhnlich sind und miteinander in Beziehung stehen. Aus diesem Grund
wird das Modell erweitert, um zusitzlich strukturelle Ahnlichkeiten zu beriicksich-
tigen. Die Ergebnismengen werden zunéchst angereichert, indem ,semantisch nahe®
(verwandte) Konzepte in sogenannten Konzeptregionen zusammengefasst werden.
Die Basisstabilitéit bleibt als Spezialfall des regionenbasierten Ansatzes (ohne Grup-
pierung der Konzepte) giiltig.

Semantische Gruppierung der ER-Konzepte: Die semantische Gruppierung der Kon-
zepte in den Ergebnismengen basiert auf deren Distanz in der Ontologie. Dabei wird
der Fakt ausgenutzt, dass verwandte (dhnliche) Konzepte nahe in der Ontologie-
struktur beieinander liegen. Das bedeutet, sie sind entweder direkt durch eine Be-
ziehung miteinander verbunden oder liegen nur wenige Kanten voneinander entfernt.
Mit dem Parameter d fiir die Distanz kann die Gruppierung beeinflusst werden. Der
Basisfall ohne Gruppierung entspricht d = 0. Fiir d > 0 werden rekursiv alle Konzep-
te gruppiert, die durch < d Kanten verbunden sind (siche Anhang Algorithmus .
Im Beispiel in Abbildung ergeben sich fiir d = 1 drei Regionen in ER’ und
vier Regionen in FR’ (gestrichelt umrandete Regionen). Beispielsweise werden cg
und c;3 in ER/ in einer Region gruppiert. Fiir d = 2 reduziert sich die Anzahl der
ER/-Regionen von vier auf zwei (grau hinterlegte Regionen). Zum Beispiel werden
c14 und ci7 mit ¢g und cj3 in ER/ zusammengefasst.

Es existieren alternative Methoden zur Gruppierung von Ergebnismengen, wie z. B.
verschiedene semantische Ahnlichkeitsmafke (z.B. [147, 180]) oder Klassifikations-
algorithmen (z. B. [142]). Der hier angewendete Ansatz nutzt die semantische Ahn-
lichkeit von Konzepten basierend auf der Ontologiestruktur und ist einfach anzu-
wenden. Dies entspricht dem Ansatz vieler funktionaler Analysemethoden (wie z. B.
in FUNC), welche die Signifikanz von Konzepten ebenfalls auf Basis der Ontologie-
struktur bestimmen und versuchen signifikante Konzepte auf wenige Regionen in
der Ontologie zu beschrénken.

Bestimmung der Regionenstabilitat: Die semantische Gruppierung von Konzepten
erlaubt die Bestimmung der Stabilitdt von Ergebnismengen basierend auf Konzept-
regionen. Ergebnismengen gelten als stabil, solange die gleichen oder zumindest
iiberlappende Regionen erhalten bleiben. Dazu wird die Anzahl der Regionen in
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ER' bestimmt, die eine Uberlappung mit Regionen in ER’ haben und umgekehrt
(siche Anhang Algorithmus [10)). Zwei Regionen werden als iiberlappend betrachtet,
wenn sie mindestens ein Konzept teilen. Die iiberlappenden Regionen werden je-
weils fiir ER" als CR! und fiir ER’ als CRJ bezeichnet. Um die Regionenstabilitit
zu berechnen, werden {iberlappende Regionen wie folgt genutzt:

, 4 CR.|+|CR]
RSstabregion(CR', CRY) = w

Die Stabilitdtswerte liegen wie zuvor im Bereich 0 bis 1. Fiir d = 0 (keine Grup-
pierung) entsprechen die Stabilitédtswerte jenen der Basisstabilitét. In Abbildung|[8.3]
betriagt die berechnete Regionenstabilitidt 0,57 fiir d = 0, 0,71 fiir d = 1 und sogar
0,8 fiir d = 2. Die Erhohung des Distanzparameters fiihrt zu weniger, dafiir jedoch
grofseren Regionen. Somit ist es wahrscheinlicher, dass die Ergebnisregionen unter-
schiedlicher Versionen iiberlappen. Die Hinzufiigung oder Loschung einer Region
liegt vor, wenn diese keine Uberlappung zu den Regionen der anderen Ergebnis-
version aufweist. Hinzufiigungen und Loschungen von (ein- oder mehrelementigen)
Ontologieregionen stellen somit signifikantere Anderungen dar als die einzelnen, mit
der Basisstabilitit bestimmten Konzeptinderungen.

8.2.4 Datensatze

Fiir die Evaluierung soll die Analyse zweier realer Datenséitze wiederholt werden.
Diese wurden zuvor in einer Studie [I08] aus dem Jahr 2007 untersucht. Die Au-
toren fiihrten funktionale Analysen fiir Gene durch, die Anzeichen positiver Se-
lektion wihrend der Evolution von Primaten und Rodentia (Nagetiere) zeigten.
Fiir diese Untersuchung werden funktionale Analysen mit verschiedenen Ontologie-
und Annotationsversionen, unter Verwendung der Datensétze aus [I08] durchge-
fithrt. Dazu werden jahrliche Annotations- und Ontologieversionen zwischen 2003
und 2010 betrachtet. Dies entspricht acht GOA-Versionen (8, 17, 27, 38, 47, 59,
70, 81) und den zugehoérigen GO-Versionen (01-2003, 02-2004, 01-2005, 01-2006,
01-2007, 01-2008, 02-2009, 01-2010). In der Originalpublikation [I08] wurden die
Versionen GOA*™ und GO ~2%7 verwendet. Alle Ergebnisse, basierend auf neueren
(2003-2006) und alteren (2008-2010) Versionen (ER“"?), werden mit den Ergebnis-
sen der Referenzversionen (2007, ER"/) verglichen. Fiir die Untersuchung wurde
der Wilcoxon-Rang-Test in FUNC mit den folgenden Parametereinstellungen ver-
wendet. Die Anzahl der Zufallsmengen fiir die Randomisierung wurde auf 10.000
gesetzt und betrachtete Konzepte miissen mindestens 20 Genen zugeordnet sein.
Signifikante Konzepte diirfen einen p-Wert von 0,05 nicht iiberschreiten.

Experimente auf Basis der realen Datensétze liefern Erkenntnisse zum Einfluss der
Evolution auf funktionale Analysen. Um zu testen, ob Beobachtungen verallgemei-
nert werden konnen, werden 50 zusatzliche Datensdtze simuliert. Fiir jeden Daten-
satz wird eine Teilmenge der Konzepte einer Ontologieversion kiinstlich auf signi-

142



KAPITEL 8. EINFLUSS DER ONTOLOGIEEVOLUTION AUF
FUNKTIONALE ANALYSEN

fikant gesetzt. Dazu wird fiir diese Konzepte ein hoherer Anteil der zugeordneten
Gene als ,relevant markiert, als es fiir nicht signifikante Konzepte der Fall ist. Die
simulierten Datensdtze konnen dann unter Verwendung verschiedener GO-Versionen
untersucht werden. Es werden jeweils 50 Datensiitze fiir die GO-Versionen GO 2907
und GO 2910 generiert. Die auf 2007-Versionen basierenden Datensitze werden
dann mit GO- und GOA-Versionen aus 2010 (Zask A) und umgekehrt (Zask B)
getestet und verglichen.

8.3 Ergebnisse und Diskussion

Zwischen 2003 und 2010 ist GO um den Faktor 2,4 gewachsen. Gleichermafen
hat sich auch die Anzahl der Eingabeannotationen um den Faktor 2,7 fiir Ro-
dentia und Primaten erhoht (siehe Tabelle im Anhang). Dennoch wird von
Version zu Version ein Teil der Annotationen entfernt. Der Vergleich der voll-
stindigen Annotationsmappings in 2007 und 2010 zeigt deutliche Instabilititen
(Astab(A27 A2010) = 0. 7). d.h. jede dritte Annotation ist von Anderungen betrof-
fen. Um den Einfluss der Ontologie- und Annotationsevolution auf die Ergebnisse
funktionaler Analysen zu verstehen, wird die Stabilitit zweier realer Datensétze fiir
Primaten und Rodentia zu verschiedenen Zeitpunkten gemessen. Anderungen in den
Ergebnismengen der funktionalen Analysen werden mithilfe der Basisstabilitdt er-
fasst. Aukerdem werden Griinde fiir Anderungen mithilfe der einfachen Annotations-
stabilitdt Astab und dem COnto-Diff-Ergebnis fiir Ontologieinderungen analysiert.
Um schwerwiegendere Anderungen der Ergebnisse zu identifizieren, wird die Regio-
nenstabilitdt angewendet. Um zu testen, ob die Beobachtungen verallgemeinerbar
sind, werden zusédtzlich 50 simulierte Datensétze analysiert.

8.3.1 Untersuchung der Datensdtze fiir Primaten
und Rodentia

Basisstabilitat

Unter Verwendung von FUNC werden die Ergebnismengen fiir die jahrlichen Versio-
nen zwischen 2003 und 2010 jeweils fiir den Primaten- (Abbildung[8.4h) sowie fiir den
Rodentia-Datensatz (Abbildung [8.4p) berechnet. Die Ergebnismengen ER“™ wer-
den mit der Referenzversion ER™/ (2007) durch Identifikation iibereinstimmender
und abweichender Konzepte verglichen. Daraus resultieren die Menge der iiberlap-
penden Konzepte (schwarze Balken) und die Mengen der Konzepte, die in ER“™?
(ER"/) nicht aber in ER™/ (ER™) (hellgraue (dunkelgraue) Balken) auftauchen.
Unter Verwendung der Referenzversionen aus 2007 umfasst die Ergebnismenge des
Primaten-Datensatzes (Abbildung ) 19 signifikante Konzepte. Allgemein neigen
zeitlich ndhere Versionen dazu, sich einen groferen Anteil signifikanter Konzepte zu
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Abbildung 8.4: Evolution der experimentellen Ergebnismengen (ERs) zwischen 2003
und 2010 fiir Primaten (a) und Rodentia (b). (c¢) Basisstabilitit RS stabpasic zwischen
2007 und 2010 mit Verdnderung von OV und/oder A.

teilen. Ab 2008 sind die Ergebnismengen stabiler. Der Stabilitatswert (RS stabpgsic)
von 0,81 zeigt, dass ein recht grofser Anteil der signifikanten Konzepte aus 2007 auch
mit den Daten aus 2010 gefunden wird. Der Rodentia-Datensatz (Abbildung [8.4b)
fithrt 2007 zu 23 signifikanten Konzepten. Die vorherige (2006) und nachfolgende
(2008) Version iiberlappen jeweils mit nur acht bzw. 15 Konzepten. Unter Verwen-
dung der Versionen aus 2010 verbleiben im Vergleich zum Referenzergebnis, nur acht
Konzepte und es kommen keine neuen signifikanten Konzepte hinzu. Insgesamt ist
die Stabilitdt der Ergebnismenge mit 0,52 deutlich niedriger als fiir den Primaten-
Datensatz.

Abbildung zeigt einen Vergleich der Basisstabilitit RSstabps. fir die Er-
gebnismengen von 2007 und 2010 fiir beide Datensitze. Die Ergebnisse werden
durch unabhingige Anderung der Ontologie- und Annotationsversionen getestet,
um die Hauptursachen fiir die beobachteten Ergebnisdnderungen zu identifizieren.
Zunichst wird wie zuvor gleichzeitig die Ontologie- und Annotationsversion verin-
dert (Change OV, A*). Anschliefend wird jeweils nur die Ontologieversion (Change
O") oder nur die Annotationsversion (Change A") verdndert, wobei die jeweils die
andere Quellversion unverindert bleibt. Durch Change O" werden beide Datensétze
beeinflusst (Basisstabilitdt: Rodentia 0,84, Primaten 0,7). Das Andern der Anno-
tationsversion (A") bei gleichbleibender Ontologieversion hat nur geringen Einfluss
auf den Primaten-Datensatz (0,97), wohingegen die Basisstabilitit des Rodentia-
Datensatzes deutlich auf 0,5 reduziert wird. Dies zeigt, dass sowohl Ontologie- als
auch Annotationsevolution die Ergebnisse funktionaler Analysen beeinflussen.

Im Folgenden sollen die Griinde fiir Anderungen der Konzeptsignifikanz niher un-
tersucht werden. Dazu werden Ontologiednderungen, welche Einfluss auf signifikante
Konzepte ¢ aus ER hatten, sowie die Annotationsstabilitat (Astab) der Konzepte
betrachtet. Das Diagramm in Abbildung [8.5] zeigt alle Ergebniskonzepte in £ R2%07
und ER*' (x-Achse) fiir Primaten (a) und Rodentia (b). Eine Liste der Ergeb-
niskonzepte inklusive ihrer Accessions findet sich im Anhang (Abbildung[A.1)). Fiir
jedes Konzept wird die Uberlappung der Annotationen zwischen beiden Versionen
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Abbildung 8.5: Annotationsstabilitit der Ergebniskonzepte in £R?%7 und ER?!Y
fiir (a) Primaten und (b) Rodentia.

(]A2%07(c) N A%919(c)|, orange Balken, y-Achse), die Anzahl der Konzeptannotatio-
nen in 2007 (|A%2%7(c)|, rote Balken, y-Achse) und 2010 (]A%°%(c)|, griine Bal-
ken, y-Achse) sowie die resultierende Annotationsstabilitit Astab(A?*7(c), A2°1%(c))
(schwarze Kurve, z-Achse) dargestellt. Konzepte in den hellrot bzw. hellgriin hin-
terlegten Diagrammbereichen sind jeweils nur in den Ergebnissen von 2007 bzw.
2010 enthalten. Alle anderen Konzepte sind in beiden FE R-Versionen signifikant.
Zur ldentifikation von Ontologiednderungen wurde COnto-Diff verwendet. Die un-
teren Boxen heben Konzeptéinderungen hervor, die direkten Einfluss auf signifikante
Konzepte haben (rote Box - informationsreduzierende / -iiberarbeitende Operation,
griine Box - informationserweiternde Operation).

2010 kommen drei neue signifikante Konzepte fiir den Primaten-Datensatz hinzu.
Die zwei Konzepte ,,molecular transducer activity” (GO:0060089) und ,,system pro-
cess* (GO:0003008) wurden zwischen 2007 und 2010 in GO eingefiigt, so dass diese
wahrend der funktionalen Analyse zusitzlich detektiert werden. Ein weiteres, be-
reits seit 2004 existierendes Konzept (,,cognition®, GO:0050890) kommt zur Ergeb-
nismenge hinzu, da sich die Annotationsmenge des Konzepts zwischen 2007 und
2010 vergrofert. Im Gegensatz dazu werden fiir den Rodentia-Datensatz keine neu-
en, signifikanten Konzepte ermittelt.

Einige der in ER?7 enthaltenen Konzepte bleiben unter Verwendung der Daten-
sitze aus 2010 nicht linger signifikant. Drei der 15 ehemals signifikanten Kon-
zepte im Rodentia-Datensatz werden direkt von einer Ontologieinderung (merge-
Operation) beeinflusst. Im Gegensatz dazu zeigt ein Grofteil der anderen nicht mehr
signifikanten Konzepte eine deutliche Reduktion der Annotationsstabilitéit (<0,7).
Beispielsweise iiberlappen fiir ,,requlation of immune system process” (GO:0002682)
nur 22 der 143 Annotationen in 2010 mit den Konzeptannotationen in 2007
(Astab <0,3). Im Primaten-Datensatz sind drei der nicht mehr signifikanten Kon-
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zepte von Ontologiednderungen betroffen (merge, substitute, toObsolete) und nur
ein Konzeptverlust beruht auf Annotationsinderungen.

Des Weiteren werden starke, strukturelle Verdnderungen im direkten semantischen
Kontext der signifikanten Konzepte zwischen 2007 und 2010 beobachtet: |addR| =
31 (48), |delR| = 10 (11), |move| = 102 (57) fiir Primaten (Rodentia) (siche An-
hang Abbildung[A.2). Beispielsweise gewann ,, catabolic process* (GO:0009056) durch
move-Operationen fiinf Kinder hinzu und 11 ehemalige Kinder von ,,plasma mem-
brane part* (GO:0044459) wurden unter andere Elternkonzepte verschoben. Beide
Konzepte haben eine reduzierte Annotationsstabilitdt und verlieren 2010 ihre Signi-
fikanz im Rodentia-Datensatz. Derartige strukturelle Modifikationen beeinflussen
die Propagierung der Annotationen durch die Ontologiehierarchie. Das Hinzufiigen
oder Loschen von Beziehungen unterhalb eines Konzepts c fiithrt zur Verdnderung
seiner Annotationsmenge A(c) und somit zu einer geringeren Annotationsstabilitét
Astab. Dies kann schlieklich die Signifikanz von ¢ verdndern. Insgesamt zeigen die
meisten unbeeinflussten, signifikanten Konzepte eine héhere Annotationsstabilitit
als Konzepte die an Signifikanz zu- oder abnehmen (siehe Abbildung[8.5).

Automatisch generierte Annotationen kénnten weniger glaubwiirdige Ergebnisse als
manuell gepriifte Annotationen produzieren (siehe Kapitel . Um diese Hypothese
zu priifen, wird die Analyse fiir beide Datensétze unter ausschliefslicher Verwendung
manuell gepriifter Annotationen (ohne IEA) wiederholt. Da 60% der Annotationen
automatisch generiert wurden, reichen manuelle Annotationen moglicherweise nicht
aus, um signifikante Ergebnisse zu produzieren (siche Anhang Abbildung[A.3)). Fiir
Primaten umfasst die Ausgabe fiir 2007 (2010) ohne IEA-Annotationen lediglich 4
(1) statt 19 (18) signifikante Konzepte. Ahnlich werden fiir Rodentia nur 9 (2) statt
23 (8) Ergebniskonzepte fiir 2007 (2010) produziert (siehe Anhang Abbildung[A.4).
Dementsprechend ist die Menge der Ergebniskonzepte ohne Nutzung automatisch
generierter Annotationen zu klein, um Schlussfolgerungen beziiglich der Ergebnis-
stabilitit mit und ohne IEA-Annotationen treffen zu kénnen. Nach derzeitigem
Stand ist die Verwendung automatisch generierter Annotationen in funktionalen
Analysen notwendig, da sonst kein ausreichend starkes Signal zur Detektion signifi-
kanter Konzepte erreicht wird.

Regionenstabilitit

Die Anwendung der Regionenstabilitit (Distanz d = 1) fasst einzelne, signifikante
Konzepte in groferen Regionen zusammen (Abbildung [8.6). Fiir die Primaten wer-
den 2007 vier Konzeptregionen identifiziert. Alle vier Regionen iiberlappen und der
Inhalt der Regionen hat sich von 2007 nach 2010 kaum gedndert. Durch die Betrach-
tung der Konzeptregionen anstelle einzelner Konzepte ergibt sich eine perfekte Stabi-
litdt (RSStabregion = 1 statt RSstabpesic = 0,81). Fiir Rodentia, ergeben sich jeweils
vier signifikante Regionen in 2007 (R1,R2,R3,R4) und 2010 (R2,R3,R4a,R4b) jedoch
tiberlappen nur drei der vier Regionen aus 2007. Die Region R1 ("catabolic process")
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Abbildung 8.6: Konzeptregionen fiir Primaten und Rodentia, d = 1.

hat aufgrund starker Annotationsevolution (siche Abbildung[8.5) an Signifikanz ver-
loren und ist in 2010 nicht mehr Teil der Ergebnismenge. Weiterhin existiert 2007
die sehr grofe Region R4 ("response to stimulus"), aus welcher 13 Konzepte 2010
nicht mehr signifikant sind. Die sechs verbleibenden Konzepte R4 teilen sich in zwei
Regionen (R4a ,response to stress”, R4b ,immune system process*). Der Rodentia-
Datensatz hat eine Regionenstabilitdt von RSstabregion = % = 0,875 (anstelle
von RSstaby,sic = 0,52). Der Vergleich von Konzeptregionen bezieht semantische
Informationen mit ein und betrachtet grokere Regionen anstelle einzelner Konzepte.
Dies fiihrt zu hoheren Stabilitdtswerten. Wenn die Regionenstabilitat reduziert ist,
konnen Riickschliisse auf bedeutsame, inhaltliche Anderungen der Ergebnismenge

gezogen werden.

Anhand der hier analysierten Datensétze zeigt sich, dass Ontologie- und Annotations-
danderungen Einfluss auf die Ergebnisse funktionaler Analysen haben. Die Auswir-
kungen auf den Primaten- bzw. Rodentia-Datensatz unterscheiden sich stark. Wah-
rend die Ergebnisse des Primaten-Datensatzes relativ stabil sind, zeigen sich fiir
den Rodentia-Datensatz bedeutsamere Anderungen. Der Primaten-Datensatz wur-
de eher durch Ontologiednderungen beeinflusst, wohingegen Annotationsinderun-
gen deutliche Auswirkungen auf den Rodentia-Datensatz hatten. Hiufig produzie-
ren funktionale Analysen semantisch verwandte Konzepte, was den Einfluss von
Ontologie- und Annotationsinderungen reduziert. Die Mehrheit der Anderungen
hat keinen Einfluss auf die semantische Interpretation der funktionalen Analysen,
auch wenn wenige Félle identifiziert werden konnten, fiir die sich die Interpretation
der Daten &ndern konnte. Die Ergebnisse funktionaler Analysen sind folglich relativ
robust gegeniiber der Evolution von Ontologien und Annotationen.
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8.3.2 Simulierte Datensatze

Fiir die realen Datensétze wurde beobachtet, dass einige Ergebniskonzepte durch
Ontologie- und Annotationsevolution beeinflusst werden und dass diese Anderun-
gen zu Unterschieden in den Ergebnissen der funktionalen Analysen fiihren. Um zu
testen, ob diese Erkenntnisse verallgemeinert werden kénnen, wurden je 50 Daten-
sitze fiir die zwei GO-Versionen (2007, 2010) simuliert (Task A, Task B), wobei
ein Teil der Konzepte der GO 297 bzw. GO 2010 zufillig auf signifikant gesetzt

wurde (siehe Kapitel [8.2.4)).

Task A Task B
avg(|ERomy2007] ) 129.3 62.6
avg(|C RoMw2007)) 8.9 4.2
avg(|ERow2010)) 1440.7 856.8
avg(|C RoM20101) 18.9 21.4
avg( RS stabpasic) 0.625 0.519
avg(RSstabyegion) 0.719 0.707

Tabelle 8.1: Durchschnittliche Anzahl signifikanter Ergebniskonzepte (|ER| ent-
spricht |CR|,d = 0) und Konzeptregionen (|CR|, d = 1), die nur im 2007-Ergebnis
(fehlend) bzw. nur im 2010-Ergebnis (neu) enthalten sind. avg(RSstabpgsic) - durch-
schnittliche Basisstabilitét, avg(RSstab,egion) - durchschnittliche Regionenstabilitét.

Tabelle zeigt Durchschnittswerte der 50 simulierten Datensétze (fiir Details sie-
he Tabelle und [A.5)). Die simulierten Datensétze sind grofer und decken folg-
lich grofsere Ontologieteile ab, wodurch die Stabilitdt generell niedriger sein kann
als fiir die beiden realen Datensiitze. Die Analyse der Anderungen von 2007 nach
2010 (Task A), fiihrt durchschnittlich zu neun Konzeptregionen, die ihre Signifikanz
verlieren (avg(|C'R™¥2°°7|)), wohingegen 19 neue signifikante Regionen identifiziert
werden (avg(|C'Ro"201|)). Anderungen von 2010 nach 2007 (Task B) fithren zum
Verlust von durchschnittlich vier signifikanten Konzeptregionen. Zudem kommen
durchschnittlich 21 neue signifikante Regionen hinzu. Der Vergleich einzelner Kon-
zepte fiithrt zu weniger kompakten Ergebnissen. Beispielsweise existieren fiir Task A
durchschnittlich 129 signifikante Ergebniskonzepte (avg(|ER?97|)), die fiir d = 1
zu den circa neun Konzeptregionen zusammengefasst werden. Die Anwendung der
Regionenstabilitat avg(RSstab,egion) (d = 1) liefert hohere Stabilitatswerte (~0,7)
als die Basisstabilitit avg(RSstabpsic) (0,5 - ~0,6), da Regionen bei Anderun-
gen semantisch dhnlicher Konzepte haufig erhalten bleiben und dies nicht als echte
Hinzufiigung bzw. als echter Verlust betrachtet werden kann. Die Beobachtungen be-
stitigen die Ergebnisse der realen Datensétze: Ontologie- und Annotationsevolution
haben Einfluss auf die Ergebnisse funktionaler Annotationen. Zudem sind signifi-

148



KAPITEL 8. EINFLUSS DER ONTOLOGIEEVOLUTION AUF
FUNKTIONALE ANALYSEN

120 avg(Imissing categories|)
— ® avg(lnew categoriesl)

avg(Ichanges!)
N
(e}

[0,0.1) ‘ [0.1,0.2) ‘ [0.2,0.3) ‘ [0.3,0.4) ‘ [0.4,0.5) ‘ [0.5,0.6) ‘ [0.6,0.7) ‘ [0.7,0.8) ‘ [0.8,0.9) ‘ [0.9,1.0] ‘

| pValue?*'” — pValue?'!?| intervals

Abbildung 8.7: Durchschnittliche Anzahl gedinderter Konzepte, gruppiert nach der
Differenz ihrer absoluten p-Werte in 2007 und 2010 (|pV alue?®” — pV alue®™?|) fiir
Task A und B.

kante Ergebniskonzepte oft semantisch dhnlich beziiglich der Distanz in der Ontolo-
giehierarchie. Sie kdnnen somit zu groferen Regionen zusammengefasst werden, die
robuster gegeniiber der Evolution sind.

Da Konzepte beziiglich eines festen Grenzwerts fiir p-Werte (o = 0,05) als signifi-
kant bezeichnet werden, ist es moglich, dass einige der Konzepte, die an Signifikanz
gewinnen oder verlieren, dies nur aufgrund sehr kleiner p-Wert-Verdnderungen in der
Néhe des Grenzwerts tun. Um den relativen Einfluss dieses Effekts zu untersuchen,
werden die Differenzen der p-Werte zwischen 2007 und 2010 fiir jedes signifikante
Konzept berechnet. Abbildung zeigt die Verteilung der p-Wert-Differenzen fiir
fehlende und hinzukommende, signifikante Konzepte. Die meisten Konzepte weisen
relative kleine Anderungen des p-Werts auf (< 0,1). Dies zeigt, dass viele der Ver-
luste und Hinzufiigungen durch kleinere Fluktuationen der Signifikanz verursacht
werden. Trotzdem zeigen einige Konzepte substanzielle p-Wert-Unterschiede, was
darauf hinweist, dass derartigen Anderungen des p-Werts folgenreiche Ontologie-
oder Annotationsdnderungen zugrunde liegen.

8.4 Zusammenfassung

Funktionale Analysen nutzen Ontologien und Annotationen, um besondere Figen-
schaften in Form signifikant iiber- oder unterreprésentierter Ontologiekonzepte fiir
biologische Datensitze wie z. B. Genexpressionsdaten zu identifizieren. Es wurde der
Einfluss der Ontologie- und Annotationsevolution auf funktionale Analysen unter-
sucht, indem Ergebnisse auf Basis verschiedener Ontologie- und Annotationsversio-
nen verglichen wurden. Zur Bewertung der Stabilitdt der Ergebnisse funktionaler
Analysen wurden verschiedene Mafe vorgeschlagen und zur Untersuchung der Aus-
wirkungen der Evolution auf zwei reale und 50 simulierte Datensédtze angewendet.
Die Betrachtung einzelner Ergebniskonzepte zeigte, dass die Ergebnisse funktionaler
Analysen teilweise signifikant durch die Evolution der verwendeten Ontologie und
Annotationen beeinflusst werden. Insbesondere kommen einige neue Konzepte zum
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Ergebnis hinzu und einige urspriinglich signifikante Konzepte fallen weg. Jedoch
verindern diese Anderungen nicht zwingend die Interpretation der Ergebnisse, da
signifikante Konzepte héufig semantisch &hnlich sind. Dieser Effekt wird insbeson-
dere durch das Maf der Regionenstabilitit erfasst. Dessen Anwendung zeigte, dass
funktionale Analysen insgesamt relativ robust gegeniiber der Ontologie- und An-
notationsevolution sind, da selten samtliche Konzepte einer Region wegfallen oder
vollig (semantisch) neue Konzepte zum Ergebnis hinzukommen.

Durch Anwendung der Mafse kénnen Nutzer Konzepte identifizieren, die aufgrund
struktureller Ontologiednderungen oder starker Verdnderungen der zugeordneten
Annotationen dazu neigen, ihr Signifikanzlevel zu verdndern. Zudem ist der Einsatz
von COnto-Diff hilfreich, um betroffene Konzepte zu identifizieren. Die folgenden
Zielgruppen konnen von den vorgestellten Methoden und Ergebnissen profitieren:

1. Ontologiekuratoren: Fiir diese Nutzer ist es wichtig zu wissen, ob geplante
Anderungen in der Ontologie oder den Annotationen zu semantisch bedeut-
samen Anderungen fithren. In dieser Studie wurde gezeigt, dass strukturelle
Ontologiednderungen nicht notwendigerweise eine semantische Verdnderung
der Ergebnisse implizieren. Die vorgestellten Stabilitdtsmafke ermoglichen es,
geplante Anderungen in GO sowie deren Auswirkungen auf funktionale Ana-
lysen zu testen.

2. Biologen, die GO fiir funktionale Analysen verwenden: Fiir diese Nutzer ist es
interessant zu wissen, dass sich Ergebnisse funktionaler Analysen aufgrund der
Evolution von Ontologien und Annotationen iiber die Zeit verdndern kénnen.
Die Nutzer sollten dies bei der Interpretation ihrer Ergebnisse beriicksichtigen.
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Kompositionsbasiertes Matching

9.1 Motivation

Haufig existieren mehrere Ontologien, welche teilweise iiberlappende Informationen
einer Doméne enthalten. Beispielsweise findet sich anatomisches Wissen im Foun-
dational Model of Anatomy (FMA) [158], im NCI Thesaurus (NCIT) [162], in der
Adult Mouse Anatomy (MA) [84] sowie in zahlreichen weiteren Ontologien. Diese
Situation erfordert die Bestimmung von Mappings zwischen dhnlichen Ontologien.
Die Mappings sind u.a. hilfreich fiir zahlreiche Datenintegrationsaufgaben ([93]),
zur Kombination (Merging) mehrerer Ontologien (z. B. [110, 157, [156]) oder in der
translationalen Medizin z. B. bei der Erstellung von Mausmodellen fiir die humane
Krebsforschung® (z.B. [18]).

Da die manuelle Erstellung von Mappings insbesondere zwischen grofen Ontologien
sehr aufwendig oder teilweise nicht realisierbar ist, kommen haufig automatische
Verfahren zum Einsatz (siehe Kapitel [2.3.1]). Nur wenige Arbeiten beschéftigten sich
bisher mit der Wiederverwendung bereits existierender Mappings, um bisher nicht
verkniipfte Ontologien abzugleichen (siehe Kapitel [2.3.2] und [2.3.3)). Insbesondere
kann die Komposition von Mappings zu einer Zwischenontologie genutzt werden,
um Ontologiemappings indirekt zu berechnen. Ein Ontologiemapping zwischen MA
und NCIT kann (zumindest teilweise) durch Komposition zweier existierender Map-
pings zur Uber anatomy ontology (Uberon) [I35] oder zum Metathesaurus des Unified

30Mouse Models of Human Cancers Consortium:
http://www.nih.gov/science/models/mouse/resources/hce.html
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MA:0001421 UBERON:0001092 NCI:C32239
| Name: cervical vertebra 1 |—| Synonym: cervical vertebra 1 | Name: C1 Vertebra |
| Synonym: Atlas |—| Name: atlas |

| Synonym: C1 vertebra

Abbildung 9.1: Komposition von Korrespondenzen mithilfe eines Uberon-Konzepts.

Medical Language Systems (UMLS) [I6] erstellt werden. Abbildung [9.1| veranschau-
licht den Ansatz fiir zwei ausgewihlte Konzepte (MA:0001421 und NCI:C32239),
die durch einen Namen und Synonyme nédher beschrieben werden. Ein direkter,
automatischer Abgleich der beiden Konzepte ist nicht trivial, da sich ihre Namen
unterscheiden. Der Einsatz von Uberon als Zwischenontologie erlaubt hingegen eine
Wiederverwendung der Korrespondenzen MA:0001421-UBERON:0001092 (exakte
Ubereinstimmung von ’atlas’) und UBERON:0001092- NCI:C32239 (exakte Uber-
einstimmung von 'C1 Vertebra’). Die Komposition dieser zwei Korrespondenzen re-
sultiert in der neuen Korrespondenz MA:0001421 - NCI:C32239.

Die Komposition existierender Mappings zum automatischen Abgleich von Onto-
logien ist in mehrfacher Hinsicht vielversprechend. Erstens entstehen im Bereich der
Lebenswissenschaften regelmifig neue Ontologiemappings, die in 6ffentlichen Re-
positories wie BioPortal [141] gesammelt und zur Verfiigung gestellt werden. Die
Wiederverwendung ist besonders hilfreich, wenn die Mappings eine hohe Qualitit
aufweisen, indem sie beispielsweise durch Doménenexperten validiert werden. Zwei-
tens kann die Komposition von Ontologiemappings sehr schnell ausgefiihrt werden.
Im Gegensatz dazu ist das direkte Matching grofer Ontologien sehr zeitaufwendig,
insbesondere wenn jedes Konzept der Quellontologie mit jedem Konzept der Ziel-
ontologie abgeglichen wird (Berechnung des kartesischen Produkts). Drittens kann
eine Zwischenontologie zusatzliches Wissen enthalten, das niitzlich ist, um weitere
Korrespondenzen zu finden und somit die Mappingqualitit zu verbessern. Schliefs-
lich kann eine sehr umfassende Zwischenontologie als eine Art Mediator (engl. hub)
aufgefasst werden, wenn diese eine zentrale Rolle (innerhalb einer bestimmten Do-
méne) spielt und bereits Mappings zu verschiedenen Ontologien bietet. Eine solche
Mediatorontologie hat ein besonders gutes Wiederverwendungspotenzial. Wenn eine
neue Ontologie hinzukommt, muss nur ein Mapping zwischen der neuen sowie der
Mediatorontologie erstellt werden, so dass durch Komposition Mappings zu allen
weiteren verkniipften Ontologien bestimmt werden kdnnen.

Aufgrund dieser Vorteile soll das kompositionsbasierte Matching von Ontologien
im Bereich der Lebenswissenschaften untersucht werden. Das Kapitel umfasst die
folgenden Beitrége:

e Es wird ein kompositionsbasiertes Match-Verfahren auf Basis der Wiederver-
wendung zuvor bestimmter Mappings mit einer oder mehreren Zwischenonto-

logien vorgestellt.
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e Der Ansatz basiert auf generischen Ontologie- und Mappingoperatoren wie
compose, match und extract. Zudem wird eine inkrementelle Erweiterung
kombinierter Mappings zur Verbesserung der Mappingqualitdt unterstiitzt.

e Die Evaluierung erfolgt durch Bestimmung von Ontologiemappings zwischen
MA und dem Anatomieteil des NCIT unter Verwendung der Zwischenonto-
logien UMLS, FMA, Uberon und RadLex. Die Ergebnisse zeigen die hohe
Effektivitdt und Effizienz des kompositionsbasierten Ontologie-Matchings.

9.2 Mappingkomposition

In diesem Abschnitt wird der kompositionsbasierte Match-Algorithmus zum indi-
rekten Matching von Ontologien auf Basis der Wiederverwendung von Ontologie-
mappings vorgestellt. Zur direkten Bestimmung von Mappings wird das linguis-
tische Name/Synonym-Match-Verfahren (NameSyn) aus GOMMA (Kapitel
verwendet. Alle berechneten Mappings werden durch Anwendung von Selektionskri-
terien (minimaler Grenzwert, MaxDelta) und anderen Nachbearbeitungsschritten
gefiltert, um moglichst prézise Ergebnisse zu erhalten. Fiir den hier vorgestellten
Ansatz wird jeweils nur eine Version jeder betrachteten Ontologie bendtigt. Zur
Vereinfachung wird daher auf den Index zur Représentation von Ontologieversionen
verzichtet. Zwischen zwei Ontologien O1 und O2 wird also ein Mapping OMo1 o2
bestimmt. Zunéchst wird die generelle Idee zur Verwendung von Zwischenontologien
diskutiert (Kapitel [9.2.1). Zudem werden Ontologie- und Mappingoperatoren einge-
fiihrt (Kapitel 0.2.2)). Diese werden anschliefend im kompositionsbasierten Match-

Algorithmus eingesetzt (Kapitel [9.2.3)).

9.2.1 Indirektes Matching mithilfe von Zwischenontologien

Die generelle Idee des Ansatzes ist es, Mappings zu Zwischenontologien fiir das indi-
rekte Matching von Ontologien zu verwenden. Solche Mappings werden typischerwei-
se durch einen aufwendigen Match-Prozess bestimmt, insbesondere wenn (Teile der)
Mappings manuell erstellt oder durch fortgeschrittene Match-Algorithmen berechnet
werden. Daher ist es vielversprechend bestehende Ontologiemappings wiederzuver-
wenden, um sich den hohen Aufwand einer vollstdndigen Neubestimmung zu sparen
oder zumindest zu reduzieren.

Abbildung [9.2fa) zeigt die Grundsituation fiir zwei Ontologien O1 und O2 sowie
Mappings von O1/02 zu mehreren Zwischenontologien (Intermediate Ontologies)
104, ...,10,. Zwischenontologien sollten eine signifikante Uberlappung mit den
Ontologien O1 und O2 haben, d. h. es sollte Korrespondenzen zu einem grofen Teil
der Ontologiekonzepte in O1 und O2 geben. Es ist sinnvoll, das Wissen verschiede-
ner Zwischenontologien auszunutzen, da diese sich gegenseitig ergdnzen konnen. Die
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Abbildung 9.2: (a) Mappingkomposition iiber Zwischenontologien Oy, ..., 1O
(b) Matching einer neuen Ontologie O, zur Mediatorontologie HO
(¢) Beispiel zum kompositionbasierten Ontologie-Matching.

Komposition von Ontologiemappings ist voraussichtlich sehr effizient, so dass auch
fiir mehrere Zwischenontologien eine schnelle Mappingkomposition méglich ist.

In einigen Féllen existiert eine zentrale, dominierende Mediatorontologie (Hub Onto-
logy) HO in einer Doméne (siche Abbildung[9.2(b)). Typischerweise hat eine solche
Ontologie viele Mappings zu anderen Ontologien. Jede neue Ontologie einer Doméne
Opew kann dann mit jeder anderen Ontologie O1, ..., On verkniipft werden, indem
zunichst ein Mapping zwischen O,,.,, und HO erstellt wird. Anschliefsend kann das
Mapping OMo,,,., . no mit jedem verfiigharen Mapping OMyo oi (i = 1,...,n) der
Doméine kombiniert werden. Demzufolge kénnen Mappings zwischen O, und jeder
anderen Ontologie Oi sehr effizient berechnet werden.

9.2.2 Operatoren

Bisherige Forschungsarbeiten im Bereich des Model Management (siehe Kapitel
stellen bereits verschiedene Operatoren zur Verfiigung, die sich fiir die Anwendung
zum Matching von Ontologien anpassen lassen. Im Folgenden werden die Ontologie-
und Mappingoperatoren match, compose und extract eingefiihrt. Zudem erméglicht
ein merge-Operator! die Aggregation mehrerer Mappings.

Der match-Operator gleicht die Konzepte einer Ontologie A gegen die Konzepte einer
zweiten Ontologie B ab und bestimmt direkt ein Ontologiemapping OM4 g, das aus
Korrespondenzen mit Ahnlichkeitswerten zwischen 0 und 1 besteht. Im Rahmen
dieser Studie wird eine vereinfachte Notation fiir Mappings ohne den semantischen
Typ (semType) und den Status (status) verwendet. Der match-Operator erzeugt
Aquivalenzmappings (semType '=’) mit dem Status to verify.

31Der hier definierte merge-Operator fasst mehrere Mappings zu einem Mapping zusammen
und entspricht nicht dem im Rahmen des Model Management definierten merge-Operator zum
Zusammenfassen mehrerer Modelle zu einem Modell.
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match(A,B): Ax B — OMAB
OMA7B = {(Cl,CQ,Sim>|cl S Aa Co € BaSim € [Oa 1]}

Der compose-Operator erlaubt die Komposition von Mappings. Der Operator kom-
biniert zwei Mappings OMy p und OMp ¢, um indirekt ein neues Mapping zu
bestimmen. Zwei Korrespondenzen verschiedener Mappings konnen zu einer neu-
en Korrespondenz kombiniert werden, wenn das Zielkonzept der ersten mit dem
Quellkonzept der zweiten Korrespondenz iibereinstimmt. Zur Aggregation der Kor-
respondenzihnlichkeiten (aggSim) konnen verschiedene Funktionen (z. B. average)
verwendet werden. Die compose-Definition entspricht der zuvor eingefiihrten Defi-
nition im Rahmen der kompositionsbasierten Mappingadaptierung (Kapitel . In
dieser Studie werden Aquivalenzmappings bestimmt (semType '="). Der Korrespon-
denzstatus ist to verify bzw. handled, je nachdem ob automatisch bestimmte oder
bereits gepriifte Eingabemappings verwendet werden. Fiir diese Untersuchung wird
die compose-Definition etwas vereinfacht:

compose (OM 4 p,OMpc): OMap x OMpc — OMy ¢
OMyc = {(c1, ca,aggSim(simy, simsg))|c1 € A,b € B,cg € C':
(ey, b, simy) € OMy g A (b, ca, simy) € OMp o}

Der hier definierte extract-Operator®? reduziert eine Ontologie A auf eine Delta-
Ontologie AA, indem nur diejenigen Konzepte erhalten bleiben, die nicht durch ein
Eingabemapping OM 4 p zwischen A und einer anderen Ontologie B abgedeckt sind.
Der Operator kann somit verwendet werden, um Vergleiche fiir Korrespondenzen
einzusparen, die bereits in dem (partiellen) Mapping OM 4 g enthalten sind.

extract (A, OMyp): AX OMyp — AA
AA={cle€ A,fb€ B : (c,b,sim) € OM4 5}

Der merge-Operator aggregiert mehrere Eingabemappings zwischen zwei Ontologien
A und B zu einem Mapping. Dabei werden Korrespondenzen in das aggregierte Map-
ping iibernommen, wenn sie in mindestens occ der k Eingabemappings vorkommen.
occ = 1 entspricht der klassischen Vereinigung, wohingegen occ = k der Schnittmen-
ge aller Mappings entspricht.

merge(OM1,p,...,OMkap,0cc)): OM1lap X ... X OMkap x occ — OMa g
OMy g = {(c1, c2,ag95im)|(c1, ca, siM)
occurs in at least occ mappings of OM14p,...OMka g}

32Die Definition orientiert sich an der Idee des diff-Operators (sowie dem komplementiren
extract-Operator) im Model Management. In dieser Arbeit wird der Begriff ,Diff* bereits fiir
Evolutionsmappings (dif f) genutzt. Daher wird der Operator zur Extraktion einer im Mapping
nicht abgedeckten Teilontologie als extract bezeichnet.
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9.2.3 Kompositionbasierte Match-Algorithmen

Die eingefithrten Operatoren werden in zwei Algorithmen zum kompositions-
basierten Matching verwendet: composeMatch (Algorithmus @ and extendMatch
(Algorithmus . composeMatch erhélt als Eingabe zwei Ontologien O1 und O2,
eine Liste bestehend aus einer oder mehreren Zwischenontologien 10+, ..., 10} so-
wie den Parameter occ fiir die Korrespondenzhéufigkeit im Mapping-merge. Der
Algorithmus berechnet ein kombiniertes Mapping zwischen O1 und O2 durch Ver-
wendung existierender Mappings zu einer Zwischenontologie. Zunachst werden fiir
jede Zwischenontologie 10; die bestehenden Mappings zwischen O1 und /0; sowie
I0; und O2 (z.B. aus einem Repository) geladen. Anschliefend wird der compose-
Operator auf die Mappings OMo1 10, und OMjp, 02 angewendet, um ein Mapping
zwischen O1 und O2 zu bestimmen. Dieses kombinierte Mapping wird zur Liste der
Mappings MapList hinzugefiigt. Abschliefend werden alle Mappings in MapList
mithilfe des merge-Operators in Abhéngigkeit von occ zu einem Mapping aggregiert.
Das Zusammenfiihren mehrerer Mappings kann die Mappingqualitét, insbesondere
den Recall, verbessern. Beispielsweise kann die Vereinigung von Mappings zu kom-
plementiren Zwischenontologien helfen, insgesamt mehr korrekte Korrespondenzen
zu finden. Falls die Eingabeliste nur eine Zwischenontologie wie z. B. eine zentrale
Mediatorontologie enthilt, kann der ,merge“-Schritt ausgelassen werden.

Algorithmus 6: composeMatch(O1,02,10; ... 1O, occ)

Input : Zwei Ontologien O; and Os, Liste von Zwischenontologien 10, ... 1Oy,
Anzahl Korrespondenzvorkommen occ
Output : Kombiniertes Mapping C'Mo1 o2
MapList < empty;
foreach 10, € 10O do
OMon 10, <+ getMapping(O1, 10;);
OM;0,,02 + getMapping(10;, 02);
MapList.add(compose (OMos 10,, OM;i0,,02));

return merge (MapList,occ);

Es ist méglich bzw. wahrscheinlich, dass ein kombiniertes Mapping C'Mp; o2 nicht
alle iiberlappenden Bereiche der Ontologien O1 und O2 abdeckt. Daher kann der
Algorithmus eztendMatch (Algorithmus optional angewendet werden, um den
Recall und somit die Mappingqualitit weiter zu verbessern. Die Eingabe umfasst
zwei Ontologien sowie das kombinierte Mapping. Um zusétzliche Korrespondenzen
zwischen noch nicht verkniipften Ontologiebereichen zu finden, werden mithilfe des
extract-Operators Subontologien von O1 und O2 bestimmt, die noch nicht durch
CMo1,02 abgedeckt sind. Die resultierenden Delta-Ontologien AO1 und AO2 wer-
den anschliefend direkt abgeglichen. Das Matching der Delta-Ontologien geniigt,
falls 1:1-Korrespondenzen erwartet werden, da lediglich weitere Korrespondenzen
fiir noch nicht verkniipfte Konzepte gesucht werden. Falls zwischen den betrachteten
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Ontologien ein n:m - Mapping besteht, miissen AO1 und AO2 jeweils mit der gesam-
ten anderen Ontologie (O2 und O1) abgeglichen werden. Zum Abgleich der Delta-
Ontologien kommt ein spezifisches Match-Verfahren (z. B. NameSyn) zum Einsatz.
Das ermittelte direkte Mapping DMao1,ao02 wird mit dem kombinierten Mapping
C' Mo 02 vereinigt (merge mit occ = 1).

Algorithmus 7: extendMatch(O1, 02, C Mo 02)

Input : Zwei Ontologien O1 and O2, kombiniertes Mapping CMo1 02
Output : Erweitertes Mapping EMo; 02

AO1 <—extract(0O1,CMp1,02);

AO2 <—extract(02,inverse (CMp102));

DMAOLAOQ —>match(AOl, AOQ),

EMo1,09 <merge ({CMo1,02, DMao1,002} , 1)

return EMo; o2;

In Kapitel wurde der compose-Operator eingesetzt, um ein veraltetes Map-
ping auf aktuelle Ontologieversionen zu migrieren. Zusétzlich wurden neue Kon-
zepte (Addpy, Addps) fiir je zwei Versionen von O1 und O2 ermittelt. extendMatch
identifiziert hingegen nicht verkniipfte Ontologiebereiche beziiglich eines bestehen-
den Mappings. Da fiir hinzugefiigte Konzepte infolge der Weiterentwicklung einer
Ontologie nicht klar ist, zu welchen existierenden Konzepten sie verkniipft werden
konnen, wurden wahrend der Mappingadaptierung alle neuen Konzepte mit der ge-
samten anderen Ontologie abgeglichen.

Abbildung [0.2(c) veranschaulicht beispielhaft die Anwendung von composeMatch
(Algorithmus [6) zum Abgleich der Ontologien O1 und O2 iiber zwei Zwischen-
ontologien 10 und I0,. Gepunktete Linien reprisentieren Korrespondenzen von O1
und O2 zu den Zwischenontologien. Die Mappingkomposition (Zeile 2-5) gibt die fol-
gende MapList aus: {{(a,a),(b,b)},{(c,c),(a,a)}}. Die Aggregation der MapList
mittels merge (Zeile 6) resultiert fiir occ = 1 in dem Mapping {(a, a), (b,b), (¢, c)},
wohingegen fiir die Anwendung von occ = 2 nur eine Korrespondenz im Mapping er-
halten bleibt ({(a,a)}). Die Ahnlichkeitswerte sind im Beispiel nicht abgebildet und
miissen natiirlich entsprechend aggregiert werden. Die Anwendung von extendMatch
bestimmt zunéichst die zwei Delta-Ontologien: AO1 = {d,e}, AO2 = {d, f} (Zei-
le 1-2), die anschliefend durch Anwendung von match abgeglichen werden (Zeile 3).
Das ermittelte direkte Mapping (DMao1,a02 = {(d, d)}) wird mit dem kombinierten
Eingabemapping (C'Mo1 02) vereinigt, so dass {(a,a), (b,b), (c,c), (d,d)} als finales
Mapping ausgegeben wird.
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9.3 Evaluierung

9.3.1 Datensatze und Konfigurationen

Fiir die Evaluierung wird die Adult Mouse Anatomy-Ontologie (MA) mit dem ana-
tomischen Teil des NCI Thesaurus (NCITa) abgeglichen. Diese Match-Aufgabe ist
Teil des OAEI-Wettbewerbs, so dass ein Referenzmapping frei zur Verfiigung steht
und fiir die Evaluierung der Mappingqualitét (Precision, Recall, F-Measure) verwen-
det werden kann. Diese Untersuchung basiert auf dem 2010 verdffentlichten OAEI-
Datensatz. Seitdem wurden kleinere Modifikationen des perfekten Mappings vorge-
nommen, so dass sich (in diesem Kapitel) Verweise auf bisherige OAEI-Ergebnisse
auf das Jahr 2010 oder frither beziehen. Die Mappingkomposition wird mithilfe der
grofien Zwischenontologien FMA, Uberon, Radiology Lexicon (RadLex) [I13], sowie
UMLS [16] unter Verwendung der Ende 2010 zur Verfiigung stehenden Versionen
durchgefiihrt.

Abbildung [0.3] fasst die statistischen Eigenschaften der verwendeten Ontologien und
Mappings zusammen. Die Ontologien (Abbildung [9.3(a)) unterscheiden sich signi-
fikant beziiglich der Konzeptanzahl (|C|) sowie der Anzahl der verfiigharen Namen
und Synonyme pro Konzept (@NameSyn). Alle Zwischenontologien sind deutlich
groker als MA und NCITa. Die fiir den Algorithmus composeMatch verwendeten
Ontologiemappings wurden einmalig durch Bestimmung der linguistischen Ahnlich-
keit auf Basis der Konzeptnamen und -synonyme (NameSyn: Trigram, sim > 0, 8)
bestimmt. Ein Vorverarbeitungsschritt umfasste zudem typische Normalisierungs-
schritte wie die Entfernung von Satz- und Trennzeichen, eine Transformation zur
Kleinschreibung sowie die Eliminierung von Stoppwortern. Folglich werden in dieser
Evaluierung automatisch bestimmte, anstelle manuell verifizierter Mappings kombi-
niert, was die Bestimmung qualitativ hochwertiger Mappings erschwert.

Abbildung [9.3|(b) zeigt signifikante Unterschiede beziiglich der Mappingabdeckung
(Cov) und -grofen (|Mapl|). Mappings zu UMLS und Uberon decken bis zu 80%
von MA und NCITa ab. RadLex erreicht hingegen nur ungefahr 40%, so dass diese
Zwischenontologie fiir zahlreiche Konzepte keine Korrespondenzen zur Verfiigung
stellen kann. FMA-Mappings zeigen eine mittelméfige Abdeckung, was durch die
vergleichsweise geringe, durchschnittliche Anzahl von Namen und Synonymen pro
Konzept bedingt sein kann (Abbildung [0.3|(a)) und die Qualitéit des linguistischen
Match-Verfahrens reduziert. Im Gegensatz dazu ist Uberon, aufgrund seines ho-
hen @ NameSyn-Werts, eine vielversprechende Mediatorontologie. Generell wird er-
wartet, dass Ontologien mit zahlreichen Synonymen geeignete Mediatorontologien
beziiglich linguistischer Match-Techniken darstellen.

Die Ausfiihrung des direkten Matchings (match) im extendMatch-Algorithmus be-
steht wie zuvor aus einer Vorverarbeitung sowie einer Ahnlichkeitsberechnung auf
Basis des linguistischen NameSyn-Match-Verfahrens. Dariiber hinaus werden alle
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(a) ICl | I@NameSynl | (b) Mapping CoVsource | COVrarget | IMap
MA 2,738 1.1 MA-Uberon 80% 45% 2300
NCITa 3,298 2.5 Uberon-NCITa 33% 48% 1703
Uberon 4,958 4.9 MA-UMLS 69% 3% 2975
UMLS 87,913 3.1 UMLS-NCITa 5% 87% 4214
RadLex 30,773 1.6 MA-RadLex 39% 3% 1082
FMA 81,059 1.8 RadLex-NCITa 4% 40% 1347

MA-FMA 57% 2% 1601
FMA-NCITa 3% 67% 2337

Abbildung 9.3: (a) Statistiken fiir Ontologien und (b) Mappings.

finalen Mappings einer Nachbearbeitung unterzogen. Diese umfasst eine MaxDelta-
Selektion sowie die Eliminerung widerspriichlicher Korrespondenzen, welche die
CrissCross-Bedingung nicht erfiillen (siehe Kapitel [2.3.1]).

9.3.2 Ergebnisse des kompositionsbasierten Matchings

Zunéchst sollen die Qualitéit der mithilfe des composeMatch-Algorithmus bestimm-
ten Mappings und der Einfluss von eztendMatch evaluiert werden. Abbildung [0.4f(a)
zeigt die Qualitat der indirekt bestimmten Mappings beziiglich F-Measure und ver-
gleicht diese mit der Qualitiat des direkten Matchings von MA und NCITa (als ,no
IO“ bezeichnet). Das direkte Matching erreicht ein F-Measure von 86%, was mit den
besten Ergebnisse der vorherigen OAEI-Wettbewerbe vergleichbar ist (87,7%)3%. Die
Qualitiat der kombinierten Mappings hiangt stark von der verwendeten Mediator-
ontologie und den assoziierten Mappings ab. Die besten F-Measure-Werte werden
durch Komposition iiber UMLS (86,2%) und Uberon (84,7%) erreicht. Die Qualitét
des UMLS-basierten Mappings iibersteigt somit die Qualitit des direkten Matchings.
Die auf FMA und RadLex basierenden Ontologiemappings weisen eine wesentlich
niedrigere Qualitit von 77% bzw. 59% auf. Dies begriindet sich durch die niedrige
Mappingabdeckung beziiglich MA und NCITa. RadLex fokussiert nicht primér auf
die Représentation von Anatomiewissen. Hingegen stellt Uberon eine speziesiiber-
greifende Anatomieontologie dar und ein groker Teil von UMLS deckt anatomisches
Wissen ab. Uberon und UMLS eignen sich also sehr gut fiir das indirekte Matching
von Anatomieontologien. Die dunkelgrauen Balken in Abbildung[9.4|(a) zeigen die er-
reichte Mappingqualitit, wenn zusétzlich der extendMatch-Algorithmus angewendet
wird. Dieser zusétzliche Schritt fiihrt fiir jede Zwischenontologie zu einer Verbesse-
rung der Qualitit. Interessanterweise erreicht nun Uberon die beste Qualitit (88,2%)
und iibersteigt damit UMLS (87,0%) sowie die bis dahin besten OAEI-Ergebnisse.
Dies zeigt, dass die Komposition iiber Uberon nicht-triviale Korrespondenzen findet,

3387,7% ist das bis zur OAEI 2010 beste, erreichte Ergebnis im Anatomy Track.

161



KAPITEL 9. KOMPOSITIONSBASIERTES MATCHING

(a) F-Measure (w/o extendMatch) (b) F-Measure (w/o extendMatch)

100 u F-Measure (w/ extendMatch) 100 m F-Measure (w/ extendMatch)
920 90 —
80 — —— 80 —
70 — — 70 —
60 — — 60 —
50 — — 50 —
40 — — 40 —
30 — — 30 —
20 — —— 20 —
10 — —— 10 -—

0 T T T T 0 -
no I0 Uberon UMLS RadLex FMA 1 2 3 4
Mediator Ontology 10 Merge Occurrence occ

Abbildung 9.4: Mappingqualitidt beziiglich F-Measure (a) Komposition iiber ver-
schiedene Zwischenontologien (b) Zusammenfassung mehrerer kombinierter Map-

pings.

die durch ein direktes Matching nicht identifiziert werden. Der zusétzliche Aufwand
fiir extendMatch verbessert die Mappingqualitit insbesondere fiir Zwischenontolo-

gien, die vergleichsweise schlechte Kompositionsergebnisse erreichen (z. B. RadLex
und FMA).

Nun soll untersucht werden, inwieweit die Kombination mehrerer Mappings zu ver-
schiedenen Zwischenontologien die Qualitit verbessern kann. Abbildung|9.4{(b) zeigt
die F-Measure-Werte fiir die Zusammenfassung (merge) kombinierter Mappings fiir
verschiedene occ-Werte. occ gibt an, wie haufig eine Korrespondenz in den einzelnen
Mappings vorkommen muss. Die Vereinigung (occ = 1) mehrerer kombinierter Map-
pings verbessert die Mappingqualitit auf bis zu 90,2% F-Measure (Recall 87,7%,
Precision 92,7%). Dies tibertrifft die Qualitit des direkten Matchings sowie die bis
dahin besten OAEI-Ergebnisse. Die Schnittmenge der Mappings (occ=4) erweist
sich infolge einer signifikanten Reduktion des Recalls als weniger effektiv (F-Measure
57,4%). Dabei wird der Vorteil, dass sich Korrespondenzen durch Verwendung un-
terschiedlicher Zwischenontologien gegenseitig ergdnzen, nicht mehr genutzt. Die zu-
sitzliche Anwendung von eztendMatch verdndert die Ergebnisse fiir occ = 1 kaum
(F-Measure 90,3%). Fiir hohere occ-Werte kann die Qualitdt hingegen signifikant
verbessert werden. Die Vereinigung kombinierter Mappings kann also ohne zusatzli-
ches Matching sehr gute Ergebnisse produzieren. Keiner der bisherigen Teilnehmer3*
des OAEI Anatomy Track konnte ein F-Measure von ~87% iibersteigen, so dass die
Erhohung auf iiber 90% eine signifikante Verbesserung darstellt.

Die Ausfilhrungszeiten des Matchings®® konnten signifikant reduziert werden. Die
Komposition der Mappings zu allen vier Zwischenontologien sowie der anschliefsen-
de merge-Schritt benétigten nur 2,8s. Die zusitzliche Ausfithrung von extendMatch
benotigte im Durchschnitt nur 36s. Im Gegensatz dazu umfasste die Ausfiithrungs-

342010 oder friiher.
350Ohne Parsen der Ontologien und Mappings.
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zeit des direkten Matchings der vollstindigen Ontologien (MA und NCITa) 116s.
Folglich konnte die Laufzeit bei gleichbleibender oder verbesserter Mappingqualitét
um bis zu Faktor 41 reduziert werden.

9.4 Zusammenfassung

Dieses Kapitel stellte einen kompositionsbasierten Ansatz zum indirekten Ontologie-
Matching iiber eine oder mehrere Zwischenontologien vor. Ziel war es, existie-
rende Ontologiemappings wiederzuverwenden, um eine verbesserte Mappingquali-
tiat sowie reduzierte Ausfiihrungszeiten zu erreichen. Der Ansatz basiert auf den
Ontologie- und Mappingoperatoren compose, match, extract sowie merge und er-
laubt eine flexible Aggregation mehrerer kombinierter Mappings. Um zuséitzliche
Korrespondenzen fiir bis dahin nicht verkniipfte Konzepte zu finden, kénnen Map-
pings inkrementell durch Anwendung eines direkten Matchings erweitert werden.

Die Evaluierung fiir das Matching der Anatomieontologien MA und NCITa be-
trachtete die vier Zwischenontologien UMLS, FMA, Uberon und RadLex. Insgesamt
konnte eine sehr gute Mappingqualitit von tiber 90% F-Measure erreicht werden.
Die Anwendung eines zusétzlichen direkten Matchings mit extendMatch ist generell
hilfreich zur Verbesserung der Mappingqualitidt. Im Vergleich zu einem vollstén-
digen, direkten Matching iibertrifft die alleinige Ausfiihrung der Komposition die
Mappingqualitit und reduziert die Ausfiihrungszeiten deutlich. Dies gilt insbeson-
dere fiir die Zusammenfassung mehrerer kombinierter Mappings zu verschiedenen
Zwischenontologien. Innerhalb der Anatomiedoméne eignen sich insbesondere Ube-
ron und UMLS als Mediatorontologie.

Das System GOMMA wurde im Rahmen dieser Arbeit um den hier présentier-
ten kompositionsbasierten Ansatz zum indirekten Ontologie-Matching erweitert. Der
Ansatz wurde wihrend der Evaluierung von GOMMA im Rahmen der OAET 2012 ge-
nutzt (siehe Kapitel . Seit 2010 wurde das Referenzmapping des Anatomy Tracks
modifiziert, so dass GOMMA mit dem kompositionsbasierten Ansatz ein F-Measure
von 92,8% beziiglich des Anatomy - Referenzmappings der OAEI 2012 erreicht.
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Paralleles Ontologie-Matching

10.1 Motivation

Typischerweise erfordert die automatische Berechnung von qualitativ hochwertigen
Ontologiemappings eine kombinierte Ausfiihrung mehrerer metadaten- und/oder in-
stanzbasierter Match-Verfahren, um Ahnlichkeitswerte zwischen Ontologiekonzep-
ten zu bestimmen (siehe Kapitel 2.3.1)). Derartige Matchworkflows sind insbeson-
dere fiir sehr groke Ontologien zeitaufwendig und speicherintensiv. Ublicherweise
werten Match-Verfahren das kartesische Produkt aller Konzeptpaare zweier Onto-
logien aus, was zu einer quadratischen Komplexitéit beziiglich der Ontologiegrofe
fiihrt. Die Performanzanforderungen vervielfachen sich zuséitzlich durch die Anzahl
der ausgefiihrten Match-Verfahren und der zu l6senden Match-Aufgaben (z. B. Mat-
ching mehrerer Ontologieversionen). Zudem ist Ontologie-Matching fiir sehr grofe
Ontologien speicherintensiv, da die Berechnung typischerweise auf Graphstrukturen
der Ontologien im Hauptspeicher ausgefiihrt wird und mehrere Ahnlichkeitswer-
te fiir jedes Konzeptpaar des kartesischen Produkts bestimmt werden miissen. Die
Ergebnisse fritherer OAEI-Wettbewerbe zum Matching von Anatomieontologien3®
zeigen, dass die Systeme teilweise mehrere Stunden zur Ausfiihrung benétigen. Dies
ist der Fall, obwohl die betrachteten Ontologien MA und NCITa nur eine mittlere
Grofse von circa 3.000 Konzepten aufweisen. Das kartesische Produkt umfasst folg-
lich ~ 9-10° Konzeptpaare. Der Abgleich der GO-Subontologien Molekulare Funk-
tionen (MF) und Biologische Prozesse (BP) mit je ~10.000 und ~20.000 Konzepten
resultiert hingegen in ~ 2 - 10® Vergleichen, was dem 22-fachen des Anatomie-Match-

367.B. OAEI2008: http://oaei.ontologymatching.org/2008/results/anatomy
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Problems entspricht. Die Speicheranforderungen fiir die Ahnlichkeitsberechnungen
betragen daher bereits mehrere Gigabyte. Viele der an der OAEI teilnehmenden
Systeme haben sich in den letzten Jahren deutlich beziiglich der erreichten Laufzeit
verbessert [48]. Dennoch haben weiterhin viele Systeme Probleme, insbesondere sehr
groke Match-Aufgaben wie den Large BioMed Track®’ 7zu 16sen. Beispielsweise war
zur OAEI2012 nur circa ein Drittel der Systeme in der Lage, die sehr grofen On-
tologien FMA, NCIT und SNOMED CT (80.000-300.000 Konzepte) abzugleichen.
Aufgrund der sehr hohen Ressourcenanforderungen skalieren viele Systeme nicht fiir
das Matching derartig grofser Ontologien.

Das effiziente Matching von Ontologien ist z. B. fiir aufwendige Tests der Match-
Konfiguration oder interaktive Anwendungen wertvoll, so dass Nutzer keine langen
Wartezeiten in Kauf nehmen miissen. Die Verbesserung der Performanz wurde in
verschiedenen Arbeiten im Bereich des Schema- und Ontologie-Matchings untersucht
(siehe Kapitel[2.3.2). Die parallele Ausfiihrung von Ontologie-Matching auf mehreren
Rechenknoten wurde jedoch erstmals im Rahmen dieser Arbeit realisiert.

Die hohe Verfiigharkeit von Mehrkernprozessoren sowie die gleichzeitige Nutzbar-
keit mehrerer Rechner motivieren das parallele Matching von Ontologien zur Re-
duktion der Ausfithrungszeiten. Die Partitionierung einer groffen Match-Aufgabe in
kleinere, parallel ausfithrbare Teilaufgaben reduziert zudem die Speicheranforderun-
gen pro Teilaufgabe. Aus diesen Griinden sollen Strategien zur parallelen Ausfiih-
rung des Ontologie-Matchings untersucht werden. Das Kapitel umfasst die folgenden
Beitrage:

e Es werden verschiedene Strategien zum parallelen Ontologie-Matching, ins-
besondere die Inter- und Intra-Matcher-Parallelisierung vorgestellt. Wahrend
der erste Ansatz unabhéngige Matcher parallel ausfiihrt, realisiert der zweite
eine interne Parallelisierung der Matcher basierend auf der Partitionierung der
Eingabeontologien. Zur weiteren Verbesserung der Performanz kénnen beide
Strategien kombiniert werden.

e Die Parallelisierung wird fiir verschiedene Arten von Match-Verfahren insbe-
sondere element-, struktur- und instanzbasierte Matcher gezeigt.

e Die Implementierung einer verteilten Infrastruktur zum parallelen Ontologie-
Matching realisiert die vorgestellten Ansétze, die fiir grofe Ontologien aus dem
Bereich der Lebenswissenschaften evaluiert werden. Die Ergebnisse zeigen die
Effizienz und Skalierbarkeit fiir einzelne Match-Verfahren sowie kombinierte
Match-Strategien.

3TOAEI Large BioMed Track: http://www.cs.ox.ac.uk/isg/projects/SEALS/oaei/2012/
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Match
Result

Match
Result

Abbildung 10.1: (a) Inter-Matcher-Parallelisierung (b) Kombination der Inter-
Matcher-Parallelisierung mit einer sequentiellen Matcher-Ausfiihrung.

10.2 Parallelisierungsstrategien

In diesem Abschnitt werden Mdoglichkeiten zur Parallelisierung von Match Work-
flows diskutiert, die aus mehreren sequenziell oder unabhéngig ausgefiihrten Mat-
chern (Match-Verfahren) bestehen. Dies geschieht unter der Annahme, dass fiir das
Ontologie-Matching eine Umgebung aus mehreren Rechenknoten mit Mehrkernpro-
zessoren zur Verfiigung steht.

Ein naheliegender Ansatz ist die Nutzung der Inter-Matcher-Parallelitdt zum Mat-
ching von Ontologien (Kapitel . Dabei sollen unabhéngig ausfiihrbare Mat-
cher parallel auf verschiedenen Rechenknoten oder Kernen (engl. cores) abgearbeitet
werden. Zudem soll Intra-Matcher-Parallelitdt, d.h. die interne Parallelisierung in-
dividueller Matcher, unterstiitzt werden. Beide Arten von Parallelitit konnen aufser-
dem miteinander kombiniert werden. Die Intra-Matcher-Parallelitdt (Kapitel
fokussiert auf die parallele Ahnlichkeitsberechnung zwischen Konzeptpaaren des kar-
tesischen Produkts auf Basis der Partitionierung der Eingabeontologien. Insbeson-
dere soll die Parallelisierung von element-, struktur- und instanzbasierten Match-
Verfahren beschrieben werden. Im Folgenden werden die Parallelisierungsstrategien
detaillierter diskutiert.

10.2.1 Inter-Matcher-Parallelisierung

Inter-Matcher-Parallelisierung erméglicht die parallele Ausfiihrung unabhéangiger
Match-Verfahren, so dass mehrere Prozessoren fiir eine schnellere Verarbeitung des
Match-Prozesses genutzt werden konnen. Der beispielhafte Workflow in Abbildung
10.1)(a) verwendet Inter-Matcher-Parallelisierung fiir n Matcher (M, ..., M,). Un
das finale Ergebnis zu erhalten, kénnen die einzelnen Match-Ergebnisse durch ver-
schiedene Aggregations- und Selektionsstrategien kombiniert werden. Die Inter-
Matcher-Parallelisierung verbessert die Ausfiihrungszeit um Faktor n, falls die Mat-
cher idealerweise eine dhnliche Komplexitat aufweisen. Diese Art von Parallelisie-
rung kann relativ leicht unterstiitzt werden, indem mehrere Kerne eines einzel-
nen Rechenknotens oder mehrere Rechenknoten verwendet werden. Allerdings ist
die Inter-Matcher-Parallelisierung durch die Anzahl unabhingig ausfiihrbarer Mat-

167



KAPITEL 10. PARALLELES ONTOLOGIE-MATCHING

My,
Match Task :
= Ont.0.|09_y Generation M, ) =
Partitioning M
1k
| : R Match
- : Result
M
Ontology -
57 . Match Task :
I Partitioning Generation M,, - =
IVlnk

Abbildung 10.2: Intra-Matcher-Parallelisierung.

cher begrenzt. Weiterhin konnen Matcher unterschiedlicher Komplexitit sehr un-
terschiedliche Ausfiithrungszeiten haben. Dies limitiert den erreichbaren Speedup,
da der langsamste Matcher die Gesamtausfithrungszeit bestimmt. Da die Match-
Verfahren vollstidndige Ontologien auswerten, reduzieren sich die Speicheranforde-
rungen des Matchings nicht.

Der Grad der Parallelitit ist eingeschréankt, wenn Match-Verfahren sequenziell aus-
gefithrt werden miissen (z.B. wenn ein strukturbasierter Matcher von einem zuvor
ausgefiihrten elementbasierten Matcher abhéngt) oder wenn die Anzahl der verfiig-
baren Prozessoren kleiner als die Anzahl der unabhéngig ausfithrbaren Matcher ist.
In solchen Fillen kann die Inter-Matcher-Parallelitat fiir eine Teilmenge der Mat-
cher angewendet werden. Das Beispiel in Abbildung [10.1(b) nimmt an, dass nur
zwei Kerne verwendet werden kénnen und dass der komplexeste Matcher M3 einem
Kern zugewiesen wird, wohingegen M; und M, sequentiell auf dem anderen Kern
ausgefiihrt werden.

10.2.2 Intra-Matcher-Parallelisierung

Intra-Matcher-Parallelisierung behandelt die interne Zerlegung individueller Mat-
cher oder Teile der Matcher (z.B. die Tokenisierung von Konzeptnamen) in meh-
rere Teilaufgaben, die dann in einzelnen Match Tasks parallel verarbeitet werden
konnen. Diese Studie fokussiert auf einen generellen Ansatz zur Unterstiitzung von
Intra-Matcher-Parallelitéit basierend auf der Partitionierung der Eingabedaten (On-
tologien). Eine solche Partitionierung ist sehr flexibel und skalierbar und kann zur
Generierung zahlreicher Match Tasks genutzt werden. Die einzelnen Match Tasks
sind dann weniger komplex als die vollstindige Evaluierung des kartesischen Pro-
dukts. Weiterhin kann Intra-Matcher-Parallelisierung fiir sequentielle sowie parallel
ausfiithrbare Matcher angewendet werden, d. h. sie kann auch mit der Inter-Matcher-
Parallelisierung kombiniert werden.
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Abbildung veranschaulicht die Intra-Matcher-Parallelisierung fiir n Matcher
(d. h. in Kombination mit Inter-Matcher-Parallelitét). Fiir jeden Matcher erfolgt zu-
nachst die Partitionierung der Eingabeontologien O1 und O2. Anschlieffend werden
mehrere Match Tasks My, ..., My (i =1,...,n) generiert und parallel ausgefiihrt,
wobei k der Anzahl der generierten Tasks pro Matcher entspricht. Die Vereinigung
aller Teilergebnisse ergibt das vollstandige Match-Ergebnis. Dabei gleichen die ein-
zelnen Match Tasks nur Partitionen von O1 und O2 ab und haben folglich geringe-
re Speicheranforderungen und einen niedrigeren Berechnungsaufwand im Vergleich
zum Matching der vollstindigen Ontologien. Die Intra-Matcher-Parallelisierung eig-
net sich also besonders gut zum Matching sehr grofser Ontologien.

Bevor die Parallelisierung von element-, struktur- und instanzbasierten Match-
Verfahren diskutiert wird, soll zunéchst der Ansatz zur Ontologiepartitionierung
vorgestellt werden. Diese initiale Studie zum parallelen Ontologie-Matching konzen-
triert sich auf einen einfachen aber flexiblen, grofenbasierten Ansatz, welcher das
parallele Matching des kartesischen Produkts der O1- und O2-Konzepte ermoglicht.
Zur Generierung dhnlich komplexer Match Tasks werden beide Eingabeontologien in
Partitionen gleicher Grofe (Anzahl der Konzepte) zerlegt. Der Parameter zur Festle-
gung der Partitionsgrofe kann, abhéngig von der Grofe der Eingabeontologien und
der Komplexitit der verwendeten Matcher, konfiguriert werden. Jeder Match Task
gleicht eine O1-Partition mit einer O2-Partition ab, so dass p; - po Match Tasks fiir
p1 (p2) gleich grofe Partitionen aus O1 (O2) generiert werden. Wenn beispielsweise
zwei Ontologien mit je 10.000 Konzepten in jeweils 10 Partitionen zerlegt werden,
entstehen 10-10=100 Match Tasks. Diese werden in einer Warteschlange verwaltet
und fiir die parallele Ausfiihrung zugeteilt (siche Infrastruktur in Kapitel [10.3).

Die grofsenbasierte Partitionierung hat einige signifikante Vorteile: (1) sie ist ska-
lierbar fiir grofe Ontologien, indem iiberschaubare Partitionsgrofen gewahlt werden
konnen, so dass die Verarbeitung folglich unproblematisch ist und die Speicheranfor-
derungen pro Match Task reduziert sind; (2) wird aufgrund gleich grofer Partitionen
und Match Tasks eine gute Lastbalancierung unterstiitzt; (3) wird die Performanz
optimiert, ohne Verluste beziiglich der Qualitit der Ergebnismappings akzeptieren
zu miissen, da insgesamt das vollstdndige kartesische Produkt ausgewertet wird; und
(4) kann die grofenbasierte Partitionierung fiir element-, struktur- und instanzba-
sierte Matcher verwendet werden. Dies soll im Folgenden diskutiert werden.

Parallelisierung von elementbasierten Match-Verfahren

Die Parallelisierung von elementbasierten Match-Verfahren ist relativ einfach und
basiert auf der zuvor eingefiihrten, grofenbasierten Partitionierung. Elementbasier-
te Matcher vergleichen Ontologiekonzepte unter Verwendung der Metadaten der
Konzepte selbst (z. B. Attributwerte wie Name und Synonyme). Durch Partitionie-
rung der Ontologien in Konzeptteilmengen bleiben somit alle benotigten Konzept-
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Abbildung 10.3: Elementbasiertes Matching auf dem Namensattribut.

informationen erhalten. Elementbasierte Match-Verfahren lassen sich folglich relativ
einfach auf Ontologiepartitionen anwenden.

Abbildung[10.3|zeigt ein Beispiel zum Matching zweier Ontologieteile ¢y, ..., c3 € O1
und dy,...,ds € O2. Konzept ¢; hat zwei Kinder ¢, und c3. Konzept ds aus O2 hat
zwei Elternkonzepte dy, dy (Mehrfachvererbung). Einige Konzepte haben Assozia-
tionen zu Instanzen, die spéiter fiir das instanzbasierte Matching betrachtet werden.
Die Konzepte sollen nun mit einem String-basierten Match-Verfahren verglichen
werden. Der Name-Matcher evaluiert die String-Ahnlichkeit (z. B. Trigram) fiir al-
le (3-5 = 15) Konzeptpaare. Die Ergebnismenge (Abbildung rechts) enthélt
sechs Korrespondenzen mit Ahnlichkeitswerten zwischen 0,5 und 0,9. Alle weiteren
moglichen Konzeptpaare haben einen Ahnlichkeitswert von 0, d.h. sie bilden keine
Korrespondenz.

Parallelisierung von strukturbasierten Match-Verfahren

Die Parallelisierung strukturbasierter Match-Verfahren gestaltet sich komplexer, da
die Verfahren, im Gegensatz zu elementbasierten Techniken, Informationen aus dem
strukturellen Kontext der Konzepte (z. B. Kinder, Eltern, Geschwister) oder sogar
die gesamte Ontologie benotigen. Eine Ontologiepartition besteht aus einer Teilmen-
ge der Konzepte und enthilt somit nicht alle fiir das Struktur-Matching erforderli-
chen Informationen. Noch schwieriger ist die Parallelisierung fiir iterative Struktur-
Matcher wie Similarity Flooding [I32], das mit initialen elementbasierten Ahnlich-
keitswerten beginnt und diese iterativ, entlang der Konzeptbeziehungen, durch die
gesamte Ontologiestruktur propagiert. Fiir derartige Match-Verfahren ist Paralleli-
sierung grundsitzlich schwierig und muss vermutlich auf das initiale, elementbasierte
Matching beschrankt werden.

Daher konzentriert sich die folgende Diskussion auf Struktur-Matcher, die Infor-
mationen aus einem begrenzten Umfeld, d.h. einem lokalen Kontext, nutzen. Um
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Abbildung 10.4: Attributbasierter Children-Matcher.

Ressourcen- und Speicheranforderungen zu minimieren, sollen die Match Tasks nicht
auf vollstindigen Ontologien arbeiten, weshalb die Grofse der Partitionen dhnlich
wie fiir das parallele Element-Matching beschrankt sein soll. Dazu werden konzept-
assoziierte Informationen durch Verwendung spezieller mehrwertiger Attribute um
den lokalen Kontexrt erweitert, der fiir das strukturbasierte Matching erforderlich
ist. Die jeweils fiir die Kontextattribute benotigten Werte, z. B. Namen und Syn-
onyme von Kindern/Eltern oder Namenspfade (NamePath), werden in einem Vor-
verarbeitungsschritt durch einmaliges Traversieren der Eingabeontologien (linearer
Aufwand) aufgesammelt. Konzepte mit ihren zusétzlichen Kontextattributen kénnen
dann wie fiir das elementbasierte Matching partitioniert werden. Jeder Match Task
fiihrt Struktur-Matching fiir ein Paar von Partitionen aus, wobei die Informationen
der Kontextattribute verwendet werden.

Abbildung veranschaulicht den Ansatz fiir Kontextattribute anhand eines
Match-Verfahrens, das Konzepte auf Basis der Ahnlichkeit ihrer Kinder abgleicht
(Children-Matcher). Dazu wird das Beispiel aus Abbildung genutzt. Der ver-
wendete Children-Matcher bestimmt die Ahnlichkeit zweier Konzepte, in dem die
durchschnittliche elementbasierte Ahnlichkeit ihrer Kinder berechnet wird. Um die-
ses Match-Verfahren parallel ausfiihren zu konnen, wird ein mehrwertiges Child-
Kontextattribut fiir jedes Konzept, das kein Blatt ist, verwendet. Die Kontextattri-
bute werden im Vorverarbeitungsschritt mit Werten befiillt, z. B. mit den Namen
der jeweiligen Kinder. Anschlieftend gleicht ein Match Task jedes Konzept ¢ einer
O1-Partition mit jedem Konzept d einer O2-Partition ab, indem alle Child-Attribute
von ¢ mit allen Child-Attributen von d beziiglich ihrer String-/Namenséhnlichkeit
verglichen und durch die Anzahl der méglichen Kinderpaare geteilt werden:

. d) — 2o, StMName(c.child;,d.childy)
SIMChitdren(C, d) = (Je-child] - |d.chald])

Dies ist nur eine von verschiedenen Moglichkeiten, die Ahnlichkeit zweier Konzepte
unter Verwendung der Ahnlichkeit der Kinderkonzepte zu berechnen. Im Beispiel
in Abbildung ist ¢; ahnlicher zu d; als zu d4, da ¢; und d; ahnlichere Kinder
haben (unter Verwendung der Ahnlichkeitswerte in Abbildung .

Der Ansatz zur Verwendung von Kontextattributen kann in dhnlicher Weise fiir
andere Arten lokalen Kontexts wie z. B. Eltern, Geschwister oder Namenspfade ein-
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Abbildung 10.5: Attributbasiertes instanzbasiertes Matching.

gesetzt werden. Um beispielsweise den NamePath-Matcher zu realisieren, werden in
der Vorverarbeitung die Namen der Vorgidngerkonzepte auf dem Weg zur Wurzel
bestimmt und als konkatenierter NamePath in einem mehrwertigen Attribut abge-
legt. Das Matching dhnelt dann dem elementbasierten Matching, allerdings werden
NamePath-Attribute und strukturelle Informationen zu den Namen der Vorgéinger-
konzepte verwendet. Frithere Evaluierungen [42] zeigten, dass NamePath eines der
effektivsten individuellen Match-Verfahren ist, so dass es sehr niitzlich ist, eine par-
allele NamePath-Implementierung zu haben.

Parallelisierung von instanzbasierten Match-Verfahren

Abschliefsend wird die Parallelisierung von instanzbasierten Match-Verfahren dis-
kutiert. Dabei werden Instanzen in der Vorverarbeitung auf mehrwertige Instan-
ce-Attribute abgebildet. Ein iiblicher Ansatz wertet die zu Konzepten assoziierten
Instanzen aus und betrachtet zwei Konzepte als dhnlich, wenn sie moglichst viele,
gemeinsame bzw. dhnliche Instanzen aufweisen. Da Instanzen direkt zu Konzepten
assoziiert sind, kann die Ahnlichkeit zwischen Konzepten anhand konzeptspezifischer
Informationen berechnet werden. Dadurch kann eine dhnliche Parallelisierungsstra-
tegie wie fiir elementbasiertes Matching und das Matching des lokalen Kontexts
angewendet werden.

Abbildung zeigt, wie Instanzen auf mehrwertige Instance-Attribute abgebildet
werden. Instance kann beispielsweise die Accessions biologischer Objekte enthalten,
die mit Ontologiekonzepten annotiert wurden. Die grofsenbasierte Partitionierung
wird auf die Eingabeontologien sowie die assoziierten Instanzen angewendet. An-
schliefend kann z. B. das Dice-Mal eingesetzt werden. Dazu kann die Anzahl der
gemeinsamen Instance-Attributwerte N4 zweier Konzepte ¢ € O1 und d € O2
ermittelt werden, um dann die Ahnlichkeit simpjce(c,d) =2+ Neg/(N, + Ny) zu be-
rechnen, wobei N, (N,) der Anzahl der Instanzen des Konzepts ¢ (d) entspricht. Im
Beispiel (Abbildung[10.5)) enthélt das Ergebnis zwei Korrespondenzen. Dabei hat die
Korrespondenz c1-d; mehr gemeinsame Instanzen als ¢;-dy, wodurch sich ein héherer
Ahnlichkeitswert ergibt.
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Abbildung 10.6: Verteilte Infrastruktur zum parallelen Ontologie-Matching.

10.3 Verteilte Infrastruktur zum parallelen Ontologie-
Matching

Um komplexere Match Workflows parallel ausfiihren zu kénnen, wurde eine verteil-
te, servicebasierte Infrastruktur implementiert (siehe Abbildung[10.6)). Diese umfasst
verschiedene Dienste: einen Workflow-Dienst ( Workflow Service), einen Datendienst
(Data Service) und mehrere Match-Dienste (Match Services). Die Dienste laufen auf
verschiedenen, lose gekoppelten Servern und Arbeitsplatzrechnern. Der Workflow
Service koordiniert die Ausfithrung des gesamten Match Workflows. Match Services
berechnen Ontologiemappings fiir zwei Ontologien oder Ontologiepartitionen. Der
Data Service implementiert das Repository-Schema zur effizienten Verwaltung von
Ontologie- und Mappingversionen aus [103] (siehe GOMMA Kapitel [3.2)). Er ver-
waltet die Ontologie- und Instanzdaten, welche die Eingabe eines Match Workflows
darstellen, und speichert das finale Ontologiemapping als Ergebnis ab. Die gesamte
Infrastruktur wurde in Java implementiert.

Match-Systeme wie GOMMA [102] nutzen den Workflow Service, um zentral auf
die Infrastruktur zugreifen zu konnen. Es wird angenommen, dass derartige An-
wendungen einen konkreten Match Workflow konfigurieren, d. h. sie spezifizieren die
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Ontologien und Instanzdaten (oder deren Versionen) als Eingabedaten, die verwen-
deten Match-Verfahren und die Schritte zur Vorverarbeitung der Eingabedaten (z. B.
Ontologiepartitionierung) sowie Nachbearbeitung der Ergebnisse (z. B. Vereinigung
von Teilergebnissen, Selektion). Diese Spezifikation definiert folglich alle notwendi-
gen Schritte des Matchings, insbesondere welche Matcher parallel oder sequentiell
ausgefiihrt werden. Der Workflow Service nimmt diese Konfiguration als Eingabe
und arbeitet den vorgegebenen Match Workflow ab.

Der Workflow Service realisiert die Vorverarbeitung der Ontologien. Beispielsweise
miissen fiir das strukturbasierte Matching die Werte der Kontextattribute (siehe
Kapitel bestimmt werden. Der Workflow Service fiithrt die Matcher des Work-
flows parallel oder sequentiell in der definierten Reihenfolge aus. Zu diesem Zweck
wird eine Job-Warteschlange fiir jeden Matcher verwaltet. Fiir die Intra-Matcher-
Parallelisierung generiert der Workflow Service alle Match Tasks und speichert
sie in einer Matcher-spezifischen Job-Warteschlange. Wenn keine Intra-Matcher-
Parallelisierung realisiert wird, besteht die Warteschlange aus genau einem Job pro
Matcher. Solange sich unbearbeitete Jobs in der Warteschlange befinden, sendet der
Workflow Service die anstehenden Jobs an verfiighare bzw. frei werdende Match
Services. Die Match Services fiilhren die Jobs aus und senden ihre Ergebnisse zu-
riick zum Workflow Service, der die einzelnen Ergebnisse vereinigt. Aus Griinden
der Effizienz werden die Match Jobs durch einen Ahnlichkeitsgrenzwert beschrinkt,
so dass nur Korrespondenzen zuriickgegeben werden, die eine minimale Ahnlichkeit
iberschreiten.

Die Match Services laufen auf dedizierten Knoten, um deren Rechenleistung voll aus-
schopfen zu konnen. Jeder Match Service enthélt mehrere parallel arbeitende Match
Threads, welche die Match Jobs (jeweils ein Thread pro Job) ausfiihren. Die Anzahl
der Match Threads pro Service (k, [, m in Abbildung kann entsprechend der
Anzahl verfiigbarer Kerne variieren. Folglich kann die Infrastruktur mit heterogen
konfigurierten Rechnersystemen umgehen, d. h. es kénnen Server sowie iibliche Ar-
beitsplatzrechner mit unterschiedlicher Rechenleistung und Kernanzahl eingesetzt
werden. Die Match Threads erhalten ihre Eingabedaten (Ontologiepartitionen) vom
Match Job und fiihren die festgelegte Matcher-Implementierung aus einer Matcher
Library aus.

10.4 Evaluierung

Zur Evaluierung der vorgestellten Parallelisierungsstrategien wird die verteilte In-
frastruktur fiir das Matching von Ontologien eingesetzt. Kapitel beschreibt
die betrachteten Ontologien und Match-Verfahren. Kapitel zeigt Ergebnisse
des parallelen Matchings auf einem Rechenknoten mit Mehrkernprozessor. Anschlie-
fsend wird die Skalierbarkeit des parallelen Ontologie-Matchings unter Verwendung
mehreren Rechenknoten untersucht (Kapitel [10.4.3).
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10.4.1 Datensatze und Konfigurationen

Die Match Services laufen auf bis zu vier Knoten mit je vier Kernen, d. h. es kom-
men bis zu 16 Kerne zum Einsatz. Jeder Knoten hat eine Intel(R) Xeon(R) W3520
4x2,66 GHz CPU mit 4GB Hauptspeicher sowie ein 64-Bit Debian GNU /Linux Be-
triebssystem mit einer 64-Bit JVM. Es werden 3 GB Hauptspeicher (Heap-Grofe)
pro Knoten verwendet. Der Workflow und Data Service laufen auf anderen zusétz-
lichen Knoten.

Fiir die Experimente werden ein Match-Problem mittlerer Grofe und ein grofses
Match-Problem betrachtet. Als mittelgrokes Match-Problem dient der OAEI Ana-
tomy Task mit den Ontologien MA (2.737 Konzepte) und NCITa (3.289 Konzepte).
Das grofte Match-Problem berechnet ein Ontologiemapping zwischen GO-MF und
GO-BP, die jeweils 9.395 und 17.104 Konzepte (Versionen vom Juni 2009) umfassen.
Fiir die beiden Match-Probleme kommen unterschiedliche Partitionsgroéfen fiir die
Intra-Matcher-Parallelisierung zum FEinsatz. Fiir das mittelgrofe Problem wird die
Partitionsgrofe auf maximal 500 Konzepte gesetzt. Dies fithrt zu 6 (7) Partitionen
fir MA (NCITa) und folglich zu 42 Match Tasks. Fiir das grofse Match-Problem
wird die Partitionsgrofe auf 1.500 gesetzt, so dass MF (BP) in 7 (12) Partitionen
unterteilt wird, was in 84 Match Tasks resultiert.

Diese erste Evaluierung zum parallelen Ontologie-Matching konzentriert sich auf
element- und strukturbasierte Match-Verfahren. Es werden drei verschiedene ein-
zelne Matcher betrachtet: NameSyn, Children und NamePath. NameSyn bestimmt
wie zuvor die maximale Trigram-Ahnlichkeit zwischen den Namen und mehrwer-
tigen Synonymattributen zweier Konzepte. Children und NamePath nutzen die
Trigram-Ahnlichkeit jeweils auf den Kontextattributen Child und NamePath (sie-
he Kapitel [10.2.2). NamePath wird auf drei Ebenen beziiglich der Vorfahren ei-
nes Konzepts in der is-a/part-of-Hierarchie beschriankt. Diese Studie fokussiert auf
die Evaluierung der Effizienz, d.h. der Ausfiihrungszeiten, und nicht der Effektivi-
tit (z.B. Precision, Recall). Die Parallelisierung zielt nur auf die Verbesserung der
Ausfiihrungszeiten hin und beeinflusst nicht die Mappingqualitit, da durch die gro-
kenbasierte Partitionierung immer das kartesische Produkt ausgewertet wird (siehe
Kapitel [10.2.2)). Eine Evaluierung der Qualitit von Mappings, die automatisch mit
GOMMA generiert wurden, findet sich in Kapitel

10.4.2 Individuelle Matcher-Parallelisierung auf einem
Knoten mit Mehrkernprozessor

Zunichst soll die Intra-Matcher-Parallelisierung individueller Matcher (NameSyn,
Children, NamePath) auf einem einzelnen Rechenknoten mit Mehrkernprozessor
analysiert werden. Abbildung zeigt die Ausfiihrungszeiten sowie die Speedup-
Ergebnisse fiir die Parallelisierung der drei Match-Verfahren fiir bis zu acht parallele
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Abbildung 10.7: Intra-Matcher-Parallelisierung auf einem Knoten fiir
NameSyn (NS), Children (CH) und NamePath (NP).
Links: mittelgrofses Match-Problem, rechts: grokes Match-Problem.

Match Threads jeweils fiir das mittelgroke (links) und das grofe Match-Problem
(rechts). Die Ausfithrungszeiten kénnen fiir alle Match-Verfahren und beide Match-
Probleme signifikant reduziert werden, indem der Grad der Parallelilidt erh6ht wird.
Der NamePath-Matcher mit seinen langen konkatenierten Strings ist mit Abstand
das aufwendigste Match-Verfahren (circa vier mal ldngere Ausfiihrungszeiten als
Children). Fiir das grofe Match-Problem benétigt der Matcher ohne Parallelisierung
mehr als sechs Stunden. Fiir das mittelgroke Match-Problem benétigen NameSyn
und Children ungefdhr genauso viel Zeit, wohingegen NameSyn fiir das grofse Match-
Problem wesentlich langer braucht. Das liegt daran, dass GO sehr viele Synonyme
pro Konzept enthélt, so dass fiir jedes Konzeptpaar circa elf Vergleiche (anstatt
drei fiir das mittelgroke Problem) ausgewertet werden miissen. Alle Matcher errei-
chen sehr gute Speedup-Werte von 3,6-4,2 fiir das mittelgrofe Problem und sogar
4,5-5 fiir das grofe Match-Problem. Fiir bis zu vier Threads (= Anzahl der ver-
fiigbaren Kerne auf einem Knoten) kann ein annéhernd linearer Speedup von 3,5
erreicht werden. Obwohl der verwendete Rechner nur vier Kerne hat, bringt eine
Erh6hung der Thread-Anzahl weitere Verbesserungen (insbesondere fiir das grofe
Match-Problem), allerdings auf einem reduzierten Level. Zuséitzliche Threads kénnen
freie Kerne nutzen, wihrend andere Match Threads auf einen neuen, zu bearbeiten-
den Task warten.

10.4.3 Paralleles Ontologie-Matching auf mehreren Knoten

Nun sollen die Parallelisierungsstrategien unter Verwendung von bis zu vier Re-
chenknoten (16 Kerne) mit bis zu vier Threads pro Knoten evaluiert werden.
In diesem Experiment werden die drei individuellen Match-Verfahren NameSyn,
Children und NamePath entsprechend der folgenden Parallelisierungsstrategien
kombiniert: keine Parallelisierung (NoPar), Inter-Matcher-Parallelisierung (Inter),
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Abbildung  10.8:  Parallelisierungs- Abbildung 10.9: Intra-Matcher Paralleli-
strategien fiir das mittlere Match- sierungsstrategien fiir das grofe Match-
Problem. Problem.

Intra-Matcher-Parallelisierung (Intra) sowie die Kombination von Inter- und Intra-
Matcher-Parallelisierung (Intra& Inter).

Abbildung zeigt die Ausfiihrungszeiten dieser Strategien fiir das mittelgrofse
Match-Problem. NoPar ist der Basisfall und profitiert nicht von der Verwendung
multipler Threads oder Kerne. Alle anderen Parallelisierungsstrategien fithren fiir
die Verwendung von mehr als einem Kern zu einer Performanzverbesserung, aller-
dings unterscheiden sich die einzelnen Strategien. Inter profitiert nur bedingt, da
von der verwendeten Match-Strategie maximal drei Kerne genutzt werden kdnnen.
Die Gesamtlaufzeit wird durch den langsamsten Matcher (NamePath) limitiert. Im
Gegensatz dazu sind Intra und Intra& Inter sehr effektiv und erreichen Ausfiithrungs-
zeiten unter 100 s. Die kombinierte Intra& Inter-Parallelisierung erreicht einen Speed-
up von 10,6 und ist somit etwas besser im Vergleich zur alleinigen Verwendung von
Intra (Speedup 8,6). Im Gegensatz zu dem kombinierten Ansatz Intra&Inter fithrt
Intra die drei Matcher sequentiell aus, so dass es zu Verzogerungen und Zeitverlust
zwischen den einzelnen Match-Verfahren kommt.

Abbildung zeigt die Ausfiihrungszeiten und Speedup-Ergebnisse fiir die zwei
Parallelisierungsstrategien Intra und Intra&Inter fiir das grofe Match-Problem.
Aufgrund der enormen Ontologiegrofe werden die Strategien ohne Intra-Matcher-
Parallelitiat und Partitionierung (NoPar, Inter) ausgelassen. Die sequentielle Aus-
fiihrungszeit der drei Matcher betragt 11 Stunden. Unter Verwendung von 16 Kernen
reduzieren Intra und Intra& Inter die Gesamtausfiithrungszeit auf 50 bzw. 55 Minuten
und erreichen jeweils einen Speedup von 11,9 und 12,5. Der Speedup konnte folglich,
dhnlich wie fiir die Parallelisierung auf einem einzelnen Knoten, im Vergleich zum
mittelgrofen Match-Problem verbessert werden. Somit stellen Intra und Intra& Inter
besonders wertvolle Strategien fiir das parallele Matching sehr grofer Ontologien dar.

Im Rahmen dieser Arbeit wurde GOMMA um die hier vorgestellten Strategien zum
parallelen Matching von Ontologien erweitert. Ein weiterer Ansatz zur verteilten
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Ausfithrung von Ontologie-Matching wurde 2012 unter Verwendung von MapReduce
realisiert, [I85]. Der Ansatz erreicht insgesamt einen schlechteren Speedup als die Par-
allelisierungsstrategien von GOMMA. Insbesondere benétigte eine aufwendige Vor-
verarbeitung von RDF-Triplen zur Erstellung virtueller Dokumente mehr als 60%
der Gesamtlaufzeit, wohingegen GOMMA’s Vorverarbeitung nur einen marginalen
Anteil der Gesamtlaufzeit ausmacht. Dementsprechend erreichte der MapReduce-
basierte Ansatz einen Speedup von 2 unter Verwendung von 10 Rechenknoten, wo-
hingegen das hier vorgestellte parallele Matching einen nahezu linearen Speedup
erreicht.

10.5 Zusammenfassung

Das Kapitel stellte generelle Strategien fiir das parallele Ontologie-Matching un-
ter Verwendung mehrerer Rechenknoten, insbesondere Inter- und Intra-Matcher-
Parallelisierung sowie deren Kombination, vor. Diese Strategien erlauben die paral-
lele Ausfithrung vollstindiger, unabhéngiger Matcher sowie die interne Parallelisie-
rung der Matcher durch Partitionierung der Daten. Fiir Intra-Matcher-Parallelitét
wurde eine gréfenbasierte Partitionierung vorgestellt, die eine gute Lastbalancierung
und Skalierbarkeit sowie reduzierte Speicheranforderungen aufweist, ohne die Quali-
tat der Ergebnisse einzuschrinken. Zudem wurde die Parallelisierung von element-,
struktur- und instanzbasierten Match-Verfahren diskutiert. Fiir strukturbasierte
Verfahren kommen mehrwertige Konteztattribute zum Einsatz. Im Rahmen der Stu-
die wurde eine verteilte Infrastruktur implementiert, die das parallele Matching von
Ontologien erlaubt. Der Ansatz wurde fiir das Matching grofser Ontologien aus dem
Bereich der Lebenswissenschaften evaluiert. Die Ergebnisse zeigen die Effizienz und
Skalierbarkeit fiir einzelne Match-Verfahren sowie fiir kombinierte Match-Strategien.
Dabei konnten insbesondere fiir sehr grofe Match-Probleme und die Kombination
aus Inter- und Intra-Matcher-Parallelitidt sehr gute Ergebnisse erzielt werden.
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Fvaluierung von GOMMA im Rahmen der
OAEI2012

11.1 OAEI 2012

Die Ontology Alignment Evaluation Initiative (OAEI)3® fiihrt jihrlich eine verglei-
chende Evaluierung von Ontologie- und Schema-Matching-Systemen durch. Dabei
werden insbesondere die Mappingqualitdt aber auch andere Kriterien wie Ausfiih-
rungszeiten oder die Konsistenz von Mappings evaluiert. Die OAEI bietet meh-
rere Tracks an, die Match-Aufgaben aus unterschiedlichen Domé#nen umfassen.
Die Evaluierung wird iiber die sogenannte SEALS (Semantic Fvaluation at Large
Scale)-Plattform®® durchgefiihrt. Teilnehmende Match-Systeme miissen einheitliche
Schnittstellen fiir die Eingabe zweier Ontologien und die Ausgabe eines Mappings
implementieren. Somit konnen die Organisatoren eine vergleichende Evaluierung der
Systeme durchfiithren. Die OAEI-Kampagne 2012 [3] umfasste folgende Aufgaben:

e Anatomy Track: Matching der Adult Mouse Anatomy Ontology (MA) zum
Anatomieteil des NCI Thesaurus (NCITa).

e Large BioMed Track: Matching der sehr grofen biomedizinischen Ontologien
NCIT, SNOMED CT (SCT) und Foundational Model of Anatomy (FMA).

38nttp://oaei.ontologymatching.org/
3http://www.seals-project.eu/
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o Library Track: Matching der in Bibliotheken genutzten, geistes- und wirt-
schaftswissenschaftlichen Ontologien TheSoz Thesaurus und STW Thesaurus
for Economics.

e Benchmark Test Library: Matching einer Menge systematisch verdnderter On-
tologien zur jeweiligen Referenzontologie aus verschiedenen Doménen (z.B.
Bibliographie, Konferenz, Systembiologie).

o Conference Track: Matching von Ontologien aus dem Bereich der Konferenz-
organisation.

o MultiFarm Track: Matching multilingualer Ontologien basierend auf Uberset-
zungen der Conference Track-Ontologien.

e (Instance Track: Matching von Instanzdaten, u. a. personenbezogene und geo-
graphische Daten. Der Instance Track ist optional und wird nicht einheitlich
auf der SEALS-Plattform evaluiert.)

GOMMA hat zur OAEI 2012 (sowie zur Zwischenevaluierung 2011.5%) an séimtlichen
iiber die SEALS-Plattform evaluierten Tracks teilgenommen. Im Folgenden wird
der von GOMMA fiir die OAEI 2012 verwendete Match Workflow néher vorgestellt,
bevor in Kapitel die Evaluierungsergebnisse prasentiert werden.

11.2 Prasentation des GOMMA-Systems

Die umfassende Infrastruktur GOMMA beinhaltet eine generische Komponente fiir
das Matching von Ontologien (siehe Kapitel und ist insbesondere in der Lage
sehr grofte Ontologien abzugleichen. Dazu stellt GOMMA die folgenden skalierbaren
Match-Techniken zur Verfiigung:

1. das parallele Matching von Ontologien unter Ausnutzung mehrerer Rechen-
knoten mit Mehrkernprozessoren (siche Kapitel [L0)),

2. die indirekte Berechnung von Ontologiemappings auf Basis der Wiederver-
wendung und Komposition bereits existierender Ontologiemappings (siehe
Kapitel @, sowie

3. einen Blocking-Ansatz zur Reduktion des Suchraums durch Einschriankung des
Matchings auf iiberlappende Ontologieteile.

Diese Techniken unterstiitzen die Effizienz des Matchings insbesondere zur Redukti-
on der Ausfiihrungszeiten. Die beiden letzteren Ansétze konnen zudem die Qualitat
der berechneten Mappings verbessern. GOMMA’s Match-Komponente ist generisch,
auch wenn das System urspriinglich auf den Bereich der Lebenswissenschaften fo-
kussierte. Dementsprechend konnte GOMMA erfolgreich an allen im Rahmen der
OAEI 2012 gestellten Aufgaben zum Ontologie-Matching teilnehmen.

“Ohttp://oaei.ontologymatching.org/2011.5/
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Initial phase | Load ontologies | =» | Preprocessing | = | Blocking ||

Matching | (Indirect Matching) | = | Direct Matching |

Postprocessing | Aggregation|=>|Selection | => [Consistency Check|

Abbildung 11.1: GOMMA Match Workflow fiir die OAEI 2012-Teilnahme.

Abbildung zeigt den fiir die OAEI2012 verwendeten GOMMA Match Work-
flow. Dieser umfasst eine initiale Phase (inklusive einer neuen Blocking-Strategie),
die Match-Phase sowie verschiedene Schritte zur Nachbearbeitung der generierten
Mappings. GOMMA basiert auf den in Kapitel eingefithrten Modellen fiir On-
tologien und Mappings. Die Eingabe des Match Workflows sind zwei Ontologien!
O1 und O2 sowie optional eine Menge bereits existierender Mappings. Die Ausgabe
umfasst das Mapping OMo1 os2.

11.2.1 Initiale Phase und Blocking

In der initialen Phase findet das Einlesen (Parsen) und Laden der Ontologien
aus dem OWL-Format statt (Load ontologies). In dieser Phase werden sdmtliche
fiir das Matching relevanten Informationen den Konzepten zugeordnet. Dazu zih-
len insbesondere Namen, Synonyme, Kommentare und Instanzen. Die Zuordnung
von Instanzen entspricht jener des attributbasierten Ansatzes aus Kapitel
Die Ergebnismappings sollen neben Korrespondenzen zwischen OWL-Klassen auch
Korrespondenzen zwischen OWL-Properties (Eigenschaften) enthalten. Daher wer-
den in GOMMA sowohl owl:class als auch verschiedene Figenschaften wie
owl:0ObjectProperty oder owl:DatatypeProperty als Konzepte verwaltet. Der
Typ class oder property sowie die einer Eigenschaft (property) zugeordneten Do-
main- und Range-Klassen werden ebenfalls als Konzeptattribute hinterlegt. Samtli-
che fiir das Matching bendtigten Informationen sind folglich als Textattribute gespei-
chert und kénnen fiir String-basierte Ahnlichkeitsberechnungen verwendet werden.

Wiéhrend der Vorverarbeitung (Preprocessing) wird zunéchst die Sprache der Attri-
butwerte gepriift und vermerkt (Verwendung von xml:lang in rdfs:label). Falls
die verwendete Sprache nicht Englisch ist, wird der betreffende Attributwert ins Eng-
lische iibersetzt und dem zugehdrigen Konzept als neues Synonym hinzugefiigt. Fiir
die automatische Ubersetzung der Terme wird die freie Ubersetzungsschnittstelle
MyMemory*? verwendet. Zur Erfassung der Synonyme wird iterativ ein Worter-
buch aufgebaut, wobei neue Terme einmalig unter Verwendung der API nachge-
schlagen und im Worterbuch hinterlegt werden. Alle Konzeptattributwerte werden

41 Auf die Verwendung der Versionsindices wird verzichtet, da im Rahmen dieser Evaluierung
jeweils nur eine feste Version einer Ontologie verwendet wird.
“’http://mymemory.translated.net/
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Abbildung 11.2: Blocking von Ontologiesubgraphen.

zudem normalisiert, indem Trennzeichen und Stoppworter entfernt und alle Strings
in Kleinschreibung iiberfiihrt werden.

Dariiber hinaus kommt in der initialen Phase eine Blocking-Strategie fiir den Ab-
gleich sehr grofer Ontologien zum Einsatz. Ziel ist es, den Suchraum bzw. die An-
zahl der notwendigen Vergleiche zu reduzieren. Es existieren bereits verschiedene
Partitionierungs- und Blocking-Ansétze im Bereich des Ontologie-Matchings (siehe
Kapitel 2.3.2). Der hier verwendete Ansatz fokussiert auf asymmetrische Match-
Probleme, wenn eine spezifische Ontologie mit einer umfassenderen (nur teilweise
relevanten) Ontologie verglichen wird. Ein Beispiel fiir ein asymmetrisches Match-
Problem stellt das Matching einer reinen Anatomieontologie wie FMA zu einer um-
fassenden biomedizinischen Ontologie wie NCIT dar. Ein anderes Szenario aus dem
Bereich Linked Data ist das Matching einer doménenspezifischen (z. B. geographi-
schen) Ontologie zu der eher allgemeinen DBpedia-Ontologie.

Ziel der Blocking-Strategie ist es den relevanten Teil der allgemeineren bzw. um-
fassenderen Ontologie automatisch zu identifizieren, so dass nur dieser Teil mit der
anderen, spezifischeren (und hiufig kleineren) Ontologie verglichen werden muss. In
anwendbaren Féllen kann sich sowohl die Effizienz des Matchings als auch die Qua-
litdt der Mappings verbessern. Insbesondere erh6ht sich die Precision, wenn weniger
falsch positive Korrespondenzen generiert werden. Die Blocking-Strategie basiert auf
einem initialen Mapping und funktioniert folgendermafen:

1. Bestimme ein initiales Mapping O M, unter Verwendung einer sehr effizi-
enten Matchmethode (z. B. Namensgleichheit auf Basis eines Indexes?? oder
Komposition existierender Mappings).

2. Identifiziere eine Menge von Subgraph-Wurzeln (Roots) unterhalb der hochs-
ten Wurzel. Bestimme die Anzahl der Korrespondenzen aus OM,;,;tia Pro
root € Roots (|OM;nitia (Subgraph (root))|), indem die Anzahl der Korre-
spondenzen von der Blattebene nach oben propagiert wird. Falls Mehrfachver-
erbung vorliegt, wird die Korrespondenzanzahl anteilig (partiell) den jeweiligen
Elternkonzepten zugeordnet (fiir das Beispiel in Abbildung geschieht dies

43Diese Methode wurde fiir die OAEI 2012 zur Bestimmung des initialen Mappings verwendet.
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fiir das O2-Konzept ¢;). Die Summe aller Korrespondenzen pro root € Roots
entspricht somit der Gesamtmenge aller Korrespondenzen in OM;,;tial-

3. Berechne fiir jede root den Anteil der zugeordneten Korrespondenzen ihres
Subgraphen |OM;,ia (subgraph (root))| im Verhéltnis zur Anzahl aller initia-
ler Korrespondenzen |OM;p;1ia| (siehe corrFrac(root) in Abbildung [11.2)).

4. Wihle eine oder mehrere Wurzel(n) mit einer corrFrac oberhalb eines be-
stimmten Grenzwerts. Nur die Konzepte im Subgraphen dieser Wurzel(n) wer-
den im Matching verwendet. Wenn keine Wurzel oberhalb des Grenzwerts liegt,
wird kein Blocking angewendet. In diesem Fall muss die gesamte Ontologie ab-
geglichen werden, da keine ,dominierende” Teilontologie identifiziert wurde.

Abbildung veranschaulicht den Ansatz fiir zwei Ontologien und eine Menge
vorbestimmter Korrespondenzen. Um einen geeigneten Subgraphen fiir das Matching
zu identifizieren, werden die Wurzeln auf der zweiten Ontologieebene betrachtet (b,
e1, hy fiir O1 und Iy, ng, g fiir O2). Die Anwendung eines corrFrac- Grenzwerts
von 0,7 bedeutet, dass ein Subgraph mindestens 70% aller initialen Korrespondenzen
abdecken muss. Dies ist nur fiir Wurzel ls aus O2 der Fall, d.h. im Beispiel kann
nur O2 partitioniert werden. Dementsprechend wird die gesamte O1-Ontologie mit
dem ly,-Subgraphen von O2 abgeglichen.

11.2.2 Matching

GOMMA’s Match-Komponente erméglicht das direkte sowie indirekte Matching von
Ontologien. Direkte Match-Verfahren beziehen internes Ontologiewissen wie z. B.
konzeptassoziierte oder strukturelle Informationen ein. Indirekte Match-Verfahren
basieren hingegen auf der Komposition existierender Mappings zu Mediatoronto-
logien. Um ein effizientes Matching insbesondere grofer Ontologien zu ermoglichen,
werden direkte Match-Verfahren parallel ausgefiihrt. Fiir die OAEI 2012 wurden die
folgenden Match-Verfahren verwendet.

Der direkte Abgleich zweier Ontologien kombiniert bis zu drei Match-Verfahren.
In jedem Fall wird der NameSyn-Matcher eingesetzt, der unter Verwendung von
TriGram die maximale Stringdhnlichkeit der Namen und Synonyme pro Konzept-
paar bestimmt. Zuséitzlich berechnen ein Kommentar- und ein Instanzmatcher die
Stringdhnlichkeit zwischen Instanzen bzw. Kommentaren der Konzepte sofern die-
se verfiigbar sind. GOMMA bietet auch strukturbasierte Match-Verfahren [102].
Allerdings erwiesen sich diese in ersten eigenen Untersuchungen im Bereich der Le-
benswissenschaften als weniger effektiv, weshalb GOMMA’s OAEI-Match-Strategie
keine strukturbasierten Verfahren verwendet.

Um Ontologien effizient abgleichen zu konnen, wird die Intra-Matcher-Parallelisierung
(Kapitel angewendet. Dazu werden die Eingabeontologien in kleinere, gleich
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a) Remove Criss Cross b) Datatype Consistency ¢) Parent Child Extension d) Property Extension

sim(c,d;)=0.8 @ class class
property property
class property

Abbildung 11.3: Konsistenzbedingungen. Rote, durchgezogene (griine, gestrichelte)
Linie = Loschung (Hinzufiigung) einer Korrespondenz.

sim(cydy)=1.0 @

grofke Fragmente zerlegt, so dass einzelne Match Tasks fiir diese Fragmente parallel
ausgefithrt werden konnen. Diese Art der Parallelisierung kann fiir die angewen-
deten Match-Verfahren leicht realisiert werden, da alle fiir das Matching benotig-
ten Informationen direkt zu den Konzepten assoziiert sind. Im Rahmen der OAEI-
Evaluierung wird ein einzelner Rechner fiir die Ausfithrung des Matchings genutzt.
Daher wurde das parallele Matching dahingehend modifiziert, dass Threading zur
verteilten Ausfiihrung mehrerer Match-Jobs auf den verfiigbaren Kernen einer Ma-
schine (anstelle mehrerer Rechenknoten) angewendet wird.

Zur Verbesserung der Mappingqualitidt wird zudem der indirekte, kompositions-
basierte Match-Ansatz verwendet (Kapitel[J). Dieser erlaubt die Wiederverwendung
bereits existierender, qualitativ hochwertiger Mappings und ermoglicht das effizien-
te Matching zweier bisher nicht verkniipfter Ontologien. Beispielsweise konnen zwei
Ontologien O1 und O2 abgeglichen werden, indem zwei Ontologiemappings von O1
und O2 zu einer Mediatorontologie HO (z.B. OMoi1 no und OMpo 02) kombiniert
werden. Eine geeignete Mediatorontologie (z. B. UMLS) enthélt typischerweise wert-
volles Hintergrundwissen wie zahlreiche Synonyme. Das indirekt erzeugte Mapping
kann unvollstéindig sein und wird entsprechend erweitert. Dazu werden bisher nicht
verkniipfte Bereiche in O1 (02) identifiziert und durch Verwendung der direkten
Match-Strategie mit der gesamten anderen Ontologie abgeglichen.

11.2.3 Nachbearbeitung

Die Hauptaufgabe dieser Phase ist die Kombination und Aggregation der direkt
und indirekt bestimmten Mappings sowie die Selektion der wahrscheinlichsten
Korrespondenzen (siehe Kapitel. Zunichst werden Korrespondenzen mit einer
Ahnlichkeit unterhalb eines bestimmten Grenzwerts gefiltert. Alle erzeugten Map-
pings werden vereinigt, wobei fiir jede Korrespondenz der durchschnittliche Ahnlich-
keitswert gebildet wird. Um nur die besten Korrespondenzen fiir jedes Quell- und
Zielkonzept zu behalten, wird jeweils die MazDelta-Selektion angewendet.

Dariiber hinaus dienen einige Techniken der Verbesserung der Mappingkonsistenz,
indem vermutlich falsche (fehlende) Korrespondenzen entfernt (hinzugefiigt) wer-
den. Bisher verwendet GOMMA vier einfache Bedingungen. Abbildung zeigt
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einfache Beispielszenarien fiir jede Konsistenzbedingung. Ahnlich zur semantischen
Verifikation in ASMOV [94] iiberpriifen die ersten beiden Bedingungen Situatio-
nen, die zur Entfernung von Korrespondenzen (d. h. zur Verbesserung der Precision)
fiihren konnen. Die Erfiillung der anderen beiden Bedingungen resultiert in der Hin-
zufiigung von Korrespondenzen (zur Verbesserung des Recalls).

Zunéichst werden Korrespondenzen beziiglich der sogenannten CrissCross-Bedingung
tiberpriift (a). Dabei werden Konflikte identifiziert, falls zwei Korrespondenzen
(c1,dy) und (c9,dy) existieren, wobei ¢y ein Kind von ¢, d; jedoch ein Kind von
ds ist (oder umgekehrt). Zur Auflésung des Konflikts kann z. B. die Korrespondenz
mit dem kleineren Ahnlichkeitswert entfernt werden. Zudem wird die Konsistenz
der Konzepttypen iiberpriift (b). Insbesondere werden Korrespondenzen zwischen
Klassen und Properties entfernt, d.h. nur (class-class)- und (property-property)-
Korrespondenzen sind erlaubt. Die dritte Regel testet, ob zwischen zwei Konzep-
ten eine Korrespondenz besteht, jedoch gleichzeitig nur ein Teil ihrer Kinderkon-
zepte verkniipft sind (c). In diesem Fall wird eine Korrespondenz fiir die dhn-
lichsten, nicht verkniipften Kinder hinzugefiigt. Falls eine Korrespondenz zwischen
zwei Properties existiert, werden fehlende Korrespondenzen fiir die zugehorigen Do-
main / Range-Klassen erginzt (d). Ebenso wird eine Korrespondenz zwischen zwei
Properties hinzugefiigt, wenn sowohl die Domain- als auch die Range-Klasse durch
eine Korrespondenz verkniipft sind.

11.3 Evaluierungsergebnisse

In diesem Abschnitt werden die Evaluierungsergebnisse von GOMMA zur OAEI 2012-
Kampagne vorgestellt und mit den Ergebnissen anderer Systeme verglichen. GOMMA
hat an sechs Tracks teilgenommen: Anatomy, Large BioMed, Benchmark, Library,
Conference und MultiFarm. Weitere Ergebnisse und detaillierte Beschreibungen der
einzelnen Tracks und der jeweils eingesetzten Maschinen finden sich auf den Er-
gebnisseiten der OAEI2012%*. Zur OAEI 2012 haben 23 Systeme bzw. Systemkon-
figurationen*> an insgesamt 103 Tests der sechs SEALS-Tracks teilgenommen. In
den Abbildungen der folgenden Abschnitte sind jeweils nur Systeme aufgefiihrt, die
die jeweiligen Aufgaben absolvieren konnten. In einigen Tracks wenden die Orga-
nisatoren zur Orientierung eine sehr einfache Matchmethode (z.B. einen exakten
Namensvergleich) an. Diese sind in den Abbildungen jeweils als ,Basic reference
matcher” gekennzeichnet. Entsprechend der OAEI-Richtlinien nutzt GOMMA keine
problemsperzifischen Parameterkonfigurationen (z. B. fiir Grenzwerte), sondern einen

440AEI2012-Ergebnisse: http://oaei.ontologymatching.org/2012/results/

5 AROMA, ASE, AUTOMSv2, CODI, GOMMA, GOMMA-bk, Hertuda, HotMatch, LogMap,
LogMapLt, LogMap-noe, MaasMatch, MapSSS, MEDLEY, OMR. , OntoK , Optima, ServOMap,
ServOMapLt, TOAST, WeSeE, Wikimatch, YAM++
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Abbildung 11.4: Mappingqualitdt - Anatomy Track.

einheitlichen Match Workflow fiir alle sechs SEALS-Tracks*® (siehe Kapitel [11.2)).
Zur Verwendung des kompositionsbasierten Matchings kann ein Parameter ein- und
ausgeschaltet werden (GOMMA und GOMMA-bk)*". Die von GOMMA-bk verwen-
deten Mappings zu Mediatorontologien einer Doméne wurden mit dem NameSyn-
Matcher generiert.

Da GOMMA insbesondere fiir das Matching grofer Ontologien im Bereich der Le-
benswissenschaften geeignet ist, werden zunéchst der Anatomy und Large BioMed
Track detaillierter diskutiert, bevor im Anschluss die Ergebnisse fiir Library und
Benchmark sowie Conference und MultiFarm vorgestellt werden.

11.3.1 Anatomy Track

Abbildung [TT.4] zeigt die Ergebnisse der einzelnen Systeme beziiglich der erreichten
Mappingqualitéit (Precision, Recall, F-Measure) im Anatomy Track der OAEI 2012.
Die indirekte Match-Strategie GOMMA-bk erreicht das bis dahin beste F-Measure
(92,3%) fiir das Matching von MA und NCITa. Dabei werden Mappings zu drei Me-
diatorontologien (UMLS, Uberon und FMA) verwendet. Im Vergleich zur direkten
Match-Strategie von GOMMA (F-Measure 87%) konnte insbesondere der Recall um
~13% auf den insgesamt besten Wert von 92,8% verbessert werden. Einige Ansétze
erreichen auf Kosten eines um circa 30% reduzierten Recalls eine nahezu perfekte
Precision (z. B. ServOMap [9] und das Basisverfahren StringEquiv). GOMMA-bk er-
reicht mit 15 Sekunden die zweitbeste Ausfithrungszeit nach der ,Lite“-Konfiguration
von LogMap (LogMapLt, 6 Sekunden). Insgesamt liegt die Ausfiihrungszeit von sie-
ben Systemen unterhalb einer Minute (siehe Anhang Tabelle , wohingegen fiinf
Systeme ungefidhr 1-5Stunden fiir das Matching benétigen. Dies verdeutlicht die

46 GOMMA-Parameterkonfigurationen zur OAEI 2012: sim >0,8; A =0,0; corrFrac >0,6.
1TFalls die Ergebnisse von GOMMA und GOMMA-bk gleich sind (da z. B. keine kombinierbaren
Mappings verfiigbar sind), wird GOMMA-bk nicht separat aufgefiihrt.
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Abbildung 11.5: Mappingqualitit - Large BioMed Track fiir Small und Whole.

Probleme beziiglich der Skalierbarkeit einiger Match-Systeme fiir mittelgrofse Match-
Probleme wie das Matching von MA (2.700 Konzepte) und NCITa (3.300 Konzepte).
Im Folgenden werden die Ergebnisse fiir das Matching der weitaus groferen Onto-
logien des Large BioMed Tracks diskutiert.

11.3.2 Large BioMed Track

Der Large BioMed Track umfasst drei Match-Probleme fiir die besonders grofen, bio-
medizinischen Ontologien FMA, NCIT und SCT (FMA-NCIT, FMA-SCT, SCT-
NCIT). Die Organisatoren haben fiir jedes Match-Problem jeweils drei Teilaufga-
ben erstellt. Neben den vollstandigen Ontologien ( Whole) sollen die Systeme klei-
ne (Small) sowie mittelgrofe (Large) Ontologiefragmente abgleichen (siehe Anhang
Tabelle . Die vollstdndigen NCIT- und FMA-Ontologien umfassen jeweils circa
79.000 und 67.000 Konzepte. Fiir SCT wird ein Teilfragment von ~120.000 Konzep-
ten fiir Large und Whole verwendet. Die Referenzmappings*® wurden zunichst aus
UMLS extrahiert und gelten als ,Silberstandard®. Zudem wurden die Referenzmap-
pings durch Anwendung der Reparaturverfahren von LogMap [97] und Alcomo [128§]
verfeinert. Die im Folgenden verwendeten Precision/Recall/F-Measure-Werte mit-
teln die Ergebnisse beziiglich der drei Referenzmappings (UMLS, UMLS-LogMap,
UMLS-Alcomo).

Die GOMMA-Ansitze fiir das kompositionsbasierte und parallele Matching sowie
das Blocking-Verfahren erweisen sich im Large BioMed Track als besonders wert-
voll, um Mappings guter Qualitit in niedrigen Ausfiihrungszeiten zu generieren.
Die Blocking-Strategie kommt fiir sehr grofe Ontologien mit iiber 5.000 Konzepten
zum Einsatz. Dies fiihrt zur Auswahl von Subgraphen fiir NCIT (im FMA-NCIT
Task) und SCT (FMA-SCT, SCT-NCIT), wodurch der Suchraum um Faktor 2-6
reduziert werden kann. Fiir den kompositionsbasierten Ansatz (GOMMA-bk) stehen
Mappings zu zwei Mediatorontologien (UMLS und Uberon) zur Verfiigung.

Bhttp://www.cs.ox.ac.uk/isg/projects/SEALS/oaei/2012/0aei2012_umls_reference
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Average Quality Sum Time Incoherence
Precision | Recall | F-Measure ins |inh
YAM++ 87.6 71.0 78.2 67817 | 18.8 45.30%
ServOMaplLt 89.0 69.9 78.0 2405 | 0.7 51.46%
LogMap-noe 86.9 69.5 77.0 3964 | 1.1 0.00%
GOMMA-bk 76.7 79.1 76.8 5821 | 1.6 45.32%
LogMap 86.9 68.4 76.2 3077 | 0.9 0.01%
ServOMap 90.3 65.7 75.8 2310 | 0.6 55.36%
GOMMA 74.6 55.3 62.5 5341 | 15 24.01%
LogMapLt 83.1 51.5 58.6 711 0.2 33.17%

Tabelle 11.1: Gesamtergebnisse des Large BioMed Tracks beziiglich durchschnittli-
cher Mappingqualitit, Gesamtausfiihrungszeiten und Inkohérenz-Grad.

Abbildung zeigt die Ergebnisse zur Mappingqualitiit (F-Measure) fiir alle drei
Match-Probleme jeweils fiir die Small (links)- und Whole (rechts)-Teilaufgabe. Die
vollstdndigen Ergebnisse fiir alle neun Tasks beziiglich Qualitiat und Laufzeit zeigt
Tabelle im Anhang. Die roten Balken geben das durchschnittliche F-Measure
eines Systems fiir alle Small- bzw. Whole-Tasks an. Elf Systeme sind in der Lage
alle drei Small-Aufgaben zu absolvieren und weitere fiinf Systeme kénnen immer-
hin das kleinste Match-Problem FMA-NCIT ausfithren. GOMMA-bk erreicht das
beste, durchschnittliche F-Measure fiir den Small-Task (=86%). Der SCT-NCIT-
Task erscheint fiir GOMMA-bk wesentlich schwieriger (=75% F-Measure) als FMA—
NCIT und FMA-SCT (>90% F-Measure). Hingegen erreicht GOMMA ein niedriges
F-Measure fiir FMA-SCT (~53%), welches durch das kompositionsbasierte Mat-
ching um =~37% verbessert werden kann. Nur acht von insgesamt 23 teilnehmen-
den Systemen konnten den Whole-Task fiir alle drei Match-Probleme absolvieren.
ServOMapLt [9] liegt mit durchschnittlich 76,2% knapp vor YAM++ [137] (76%).
Auch fiir den Whole-Task fiihrt die Verwendung des kompositionsbasierten Ansatzes
(GOMMA-bk) zu einer deutlichen Verbesserung im Vergleich zum direkten Abgleich
der Ontologien (durchschnittlich ~72% statt ~58% F-Measure).

Tabelle zeigt die Ergebnisse der acht besten Systeme fiir den Large BioMed
Track 2012. Weitere 15 evaluierte Systeme konnten entweder keine oder nur weni-
ge Teilaufgaben realisieren. GOMMA-bk erreicht den besten Recall, allerdings ist
die Precision im Vergleich zu den anderen Systemen reduziert. Insgesamt erreicht
YAM-++ die beste Mappingqualitit, jedoch benétigt das System fast 19 Stunden
fiir die Berechnung. Die Laufzeit-optimierte ,,Lite“-Konfiguration von LogMap (Log-
MapLt) absolviert hingegen sdmtliche Teilaufgaben in knapp 12 Minuten. Der kom-
positionsbasierte Ansatz GOMMA-bk bendétigt insgesamt etwas linger als das allei-
nige direkte Matching von GOMMA (1,6 h vs. 1,5h). Ein Grund dafiir ist, dass die
Referenzmappings des Large Bio Tracks nur 2-5% der Ontologien abdecken, so dass
GOMMA-bk im Anschluss an die Komposition beinahe das gesamte kartesische Pro-
dukt evaluiert. LogMap und LogMap-noe erreichen sehr gute Werte beziiglich der In-
koharenz der Mappings, d. h. beim Reasoning der Ontologien und Mappings werden
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Abbildung 11.6: Mappingqualitdt - Library Track.

kaum Inkonsistenzen in Form unerfiillbarer Klassen detektiert. Die mit GOMMA
erzeugten Mappings weisen einen niedrigeren Inkohérenzanteil als GOMMA-bk-
Mappings auf. Vermutlich erzeugt der kompositionsbasierte Ansatz, zugunsten eines
hohen Recalls, einen héheren Anteil widerspriichlicher Korrespondenzen. GOMMA
und GOMMA-bk nutzen zwar bereits einige Nachbearbeitungsschritte zur Beseiti-
gung von Inkonsistenzen, jedoch sollten in Zukunft weitere, fortgeschrittene Techni-
ken zum Einsatz kommen.

11.3.3 Library und Benchmark Tracks

Der Library Track wurde 2012 neu eingefiihrt und beinhaltet das Matching der zwei
leichtgewichtigen Vokabulare STW und TheSoz Thesaurus, die jeweils aus 6.500 und
8.500 Konzepten bestehen. Im Gegensatz zu den anderen Tracks konnten Teilnehmer
ihre Systeme vor der Evaluierung zwar testen, erhielten jedoch keine Aussage zur
erreichten Mappingqualitit. GOMMA erreichte in dieser ,blinden“ Evaluierung mit
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Abbildung 11.7: Mappingqualitdt - Benchmark Track.
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Abbildung 11.8: Mappingqualitit - Conference Track.

minimalem Vorsprung das beste F-Measure der teilnehmenden Systeme (~67,4%),
insbesondere aufgrund eines hohen Recalls von ~91% (siche Abbildung . Al-
lerdings ist die Precision mit &54% vergleichsweise niedrig. Auffillig ist, dass drei
durch die Organisatoren eingesetzte Basis-Match-Verfahren bessere Ergebnisse er-
reichen als alle teilnehmenden Systeme. Zudem liegt das F-Measure der sechs besten
Systeme sehr eng beieinander (~66-67%). Die Vokabulare beinhalten sehr viele Na-
men und Synonyme (circa fiinf pro Konzept), wodurch sich zum einen GOMMA'’s
hoher Recall, aber auch die niedrige Precision begriinden ldsst, da mdglicherweise
nicht alle Synonyme exakt sind und somit ungenaue oder falsche Korrespondenzen
entstehen konnen.

Abbildung [T1.7) zeigt die F-Measure-Ergebnisse des Benchmark Tracks, welcher aus
fiinf Teilaufgaben (Biblio, Finance und Benchmark 2-4) besteht. Jede Teilaufgabe
umfasst circa 50 kleine Match-Aufgaben, wobei jeweils eine systematisch modifizierte
Ontologie mit der Ausgangsontologie abgeglichen werden muss. Insgesamt erreichte
GOMMA gute F-Measure-Werte zwischen 60-70% (Durchschnitt 67%), wobei die
Precision meist besser als der Recall ist*?.

11.3.4 Conference und Multifarm Tracks

Der Conference Track umfasst 16 kleine Ontologien aus der Doméane der Konferenz-
organisation. Dabei muss jede Ontologie mit jeder der verbleibenden Ontologien
abgeglichen werden. Abbildung [11.8|zeigt die Ergebnisse beziiglich der durchschnitt-
lichen Mappingqualitét (Precision, Recall, F-Measure). Alle teilnehmenden Systeme
bevorzugen eine gute Precision gegeniiber einem hohen Recall. GOMMA erreichte
zusammen mit Hertuda und MaasMatch das fiinft-beste Ergebnis von 56% und ist
somit etwas besser als die zwei Basisverfahren Baseline 1 und 2 (52-54% F-Measure).

19Giehe oaei.ontologymatching.org/2012/results/benchmarks
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Abbildung 11.9: Mappingqualitit - MultiFarm Track.

Der MultiFarm Track basiert auf den 16 Ontologien des Conference Tracks. Dazu
wurden die englischsprachigen Ausgangsontologien in acht weitere Sprachen (z.B.
Russisch, Chinesisch, Spanisch) iibersetzt, so dass der Track 36 Sprachpaare (z.B.
Chinesisch-Spanisch, Englisch-Russisch) umfasst. Fiir alle Sprachpaare werden zwei
Teilaufgaben unterschieden, da das multilinguale Matching der gleichen Ontologien
(Same ontologies) sowie unterschiedlicher Ontologien (Different ontologies) durch-
gefiithrt werden muss. Die Ergebnisse in Abbildung zeigen die durchschnittliche
Mappingqualitéit (Precision, Recall, F-Measure) fiir alle betrachteten Ontologie- und
Sprachpaare. Einige Systeme nutzen spezifische multilinguale Match-Verfahren (mit
* gekennzeichnet). GOMMA fiihrt eine automatische Ubersetzung (Kapitel
von nicht-englischen Namen und Synonymen ins Englische durch, so dass im An-
schluss iibersetzte Ontologien miteinander verglichen werden konnen.

Insgesamt gestaltet sich das Matching von Ontologien in unterschiedlichen Sprachen
schwierig, was durch das insgesamt relativ niedrige F-Measure Niveau der teilneh-
menden Systeme deutlich wird. Die meisten Systeme erreichen fiir das Matching
der gleichen Ontologien in verschiedenen Sprachen bessere Ergebnisse als fiir das
multilinguale Matching unterschiedlicher Ontologien. Fiir das Matching der gleichen
Ontologien schneiden auch einige Systeme ohne spezifische multilinguale Match-
Technik sehr gut ab (MapSSS und CODI). GOMMA erreicht mit durchschnittlich
jeweils 31% und 38% F-Measure gute Ergebnisse in beiden Teilaufgaben. Dabei pro-
fitiert GOMMA insbesondere von der Ubersetzungsstrategie, so dass das System
verhiltnisméfig viele korrekte Korrespondenzen identifiziert (36% Recall fiir Diffe-
rent ontologies). Die besten Ergebnisse ergaben sich fiir Sprachpaare zwischen Eng-
lisch und anderen Sprachen sowie Paare nah verwandter Sprachen (z.B. Spanisch
und Portugiesisch).

11.4 Zusammenfassung

Insgesamt konnten nur die drei Systeme YAM—++, GOMMA und LogMap erfolg-
reich sdmtliche Teilaufgaben zum Ontologie-Matching wiahrend der OAEI 2012 ab-
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Abbildung 11.10: Aggregierte Ergebnisse der drei besten Systeme der OAEI 2012.

solvieren. Abbildung zeigt aggregierte Gesamtergebnisse, wobei die Qualitit
(F-Measure) iiber alle Tasks gemittelt und die Gesamtlaufzeit aufsummiert wurde.
YAM++ erreicht durchschnittlich die beste Mappingqualitit ~74% und benotigt
dafiir ungefihr 30 Stunden. Im Gegensatz dazu benotigen GOMMA und LogMap
wesentlich geringere Ausfiithrungszeiten. Dabei zeichnet sich GOMMA durch ein et-
was besseres durchschnittliches F-Measure von =66% (in 2,5h) und LogMap durch
die niedrigere Gesamtlaufzeit (1,6 h, ~61% F-Measure) aus.

GOMMA’s erfolgreiche Teilnahme an sechs Tracks der OAEI 2012 zeigte, dass das
System in der Lage ist unterschiedlich grofe Ontologien aus sehr verschiedenen Do-
méanen abzugleichen, und bestitigt GOMMA’s Stirken. Das System erméglicht ska-
lierbares Matching, insbesondere fiir sehr grofe Ontologien, durch Ausfiihrung von
Blocking, parallelem Matching und Mappingkomposition. Insbesondere fiir das Mat-
ching von Ontologien aus dem Bereich der Lebenswissenschaften (Anatomy und
Large Bio Track) erreicht GOMMA sehr gute Ergebnisse beziiglich Effektivitit und
Effizienz. Eine deutliche Verbesserung der Mappingqualitidt wird durch das Einbe-
ziehen von Doménenwissen in der Match-Strategie erreicht. Dabei erwiesen sich die
Komposition iiber dominenspezifische Mediatorontologien sowie die Verwendung
eines multilingualen Ubersetzungsdienstes zur Generierung verbesserter Synonym-
mengen als besonders wertvoll.
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Zusammenfassung und Ausblick

12.1 Zusammenfassung

Die vorliegende Arbeit beschéftigte sich mit der Evolution ontologiebasierter Map-
pings aus dem Bereich der Lebenswissenschaften. Dabei wurde die generische In-
frastruktur GOMMA zur Verwaltung und Analyse der Evolution von Ontologien
und Mappings genutzt und erweitert. Nach einer Einfilhrung wurden im zweiten
Teil die Evolution von Ontologiemappings untersucht und Ansétze zu deren Ad-
aptierung prasentiert. Der dritte Teil betrachtete die Evolution ontologiebasierter
Annotationsmappings sowie den Einfluss der Anderungen auf funktionale Analysen.
Der vierte Teil stellte Ansétze zum effizienten Matching besonders grofser Ontologien
sowie eine umfassende Evaluierung zum Ontologie-Matching mit GOMMA vor.

12.1.1 Evolution von Ontologiemappings

Bisherige Arbeiten untersuchten kaum die Evolution und Adaptierung von Ontologie-
mappings. Daher wurde zunéchst eine vergleichende Analyse zur Evolution von On-
tologiemappings fiir drei verschiedene Doménen der Lebenswissenschaften (Anato-
mie, Molekularbiologie und Chemie) durchgefiihrt. Die untersuchten Mappings wur-
den zwischen Ontologieversionen im Zeitraum 2006 — 2010 unter Verwendung ty-
pischer metadatenbasierter Match-Verfahren generiert. Basierend auf verschiedenen
Mafen zum Vergleich der Evolutionsintensititen zeigte die Analyse einen deutlichen
Einfluss der Ontologiednderungen auf automatisch generierte Mappings. Wahrend
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Ontologien sowie Mappings in der Anatomiedoméne relativ stabil waren, dnderten
sie sich im Molekularbiologie- und Chemie-Szenario sehr stark. Ein komplexes, kon-
textbasiertes Match-Verfahren produzierte besonders instabile Ontologiemappings.
Insgesamt fiihrten Ontologieerweiterungen haufig zu Korrespondenzhinzufiigungen,
wohingegen reduzierende Anderungen eher Korrespondenzloschungen auslosten.

Eine weitere Studie nutzte die Evolution von Ontologiemappings, um anhand der
Historie der Ahnlichkeitswerte einzelner Korrespondenzen, Stabilititswerte zu er-
rechnen. Diese konnen als zuséitzliches Qualititskriterium zur Bewertung automa-
tisch generierter Ontologiemappings dienen. Die Evaluierung fiir ein instanzbasiertes
Ontologie-Matching-Szenario in den Lebenswissenschaften zeigte, dass Korrespon-
denzen mit gleichen Ahnlichkeitswerten durchaus unterschiedliche Stabilititswerte
aufweisen. Instanzbasierte Match-Verfahren héngen zusétzlich von der Evolution
der verwendeten Instanzen und Annotationen ab und produzieren daher tendenziell
instabilere Ergebnisse als metadatenbasierte Match-Verfahren. Anhand der vorge-
stellten Mafe wurden automatisch generierte Korrespondenzen bewertet und in ver-
schiedene Kategorien eingeteilt, so dass Experten bei deren manueller Verifikation
unterstiitzt werden.

Die beiden Studien zur Mappingevolution zeigten, dass Ontologieinderungen Aus-
wirkungen auf abhéingige Ontologiemappings haben. Dementsprechend kdnnen be-
reits bestehende Ontologiemappings infolge der Weiterentwicklung von Ontologien
ungiiltig werden, so dass ihre Migration auf aktuelle Ontologieversionen notwendig
wird. In dieser Arbeit wurden zwei generische Ansétze zur (semi-) automatischen
Adaptierung von Ontologiemappings infolge von Ontologieevolution vorgestellt. Bei-
de Ansitze ermoglichen die Wiederverwendung unbeeinflusster, bereits bestétigter
Korrespondenzen und passen nur diejenigen Teile eines Mappings an, welche Ande-
rungen unterlagen. Der erste Adaptierungsalgorithmus basiert auf der Komposition
des veralteten Ontologiemappings mit einem Mapping zwischen Ontologieversionen.
Das migrierte Mapping kann um neue Korrespondenzen infolge von Konzepthinzufii-
gungen erweitert werden. Alternativ ermoglicht ein neuartiger, Diff-basierter Adap-
tierungsalgorithmus die individuelle Behandlung von Anderungen. Fiir die verschie-
denen, teilweise komplexen Anderungsarten eines Diff-Evolutionsmappings (z. B.
Aufspaltung, Loschung, Hinzufiigung eines Konzepts) wurden individuelle Adaptie-
rungsstrategien vorgeschlagen. Beide Adaptierungverfahren beriicksichtigen zudem
die Semantik der migrierten Korrespondenzen und unterstiitzen eine Verifikation des
Mappings durch Experten. Eine Evaluierung fiir sehr grofe, biomedizinische Onto-
logien und Mappings zeigte die hohe Effektivitdt beider Verfahren. Insbesondere das
Matching hinzugefiigter Konzepte ermdglichte die Erzeugung moglichst vollstéandi-
ger Mappings. Wahrend der kompositionsbasierte Ansatz konzeptionell einfacher
ist, erlaubt der Diff-basierte Ansatz eine flexible, dnderungsspezifische Mapping-
adaptierung und erreichte die bessere Mappingqualitit, insbesondere fiir stark von
Anderungen betroffene Mappings.
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12.1.2 Evolution von Annotationsmappings

Neben Ontologiemappings werden auch ontologiebasierte Annotationsmappings
durch OntologieAnderungen beeinflusst. Die Evolution von Annotationen sowie de-
ren Auswirkungen wurde durch bisherige Forschungsarbeiten nicht untersucht. Der
hier vorgestellte, generische Ansatz dient der Bewertung der Qualitdt von Annota-
tionsmappings auf Basis der Annotationshistorie. Dazu wurden verschiedene Qua-
litdtsmake beziiglich der Stabilitidt und der Herkunft bzw. Erstellungsmethode von
Annotationen vorgeschlagen. Eine umfassende Evaluierung zeigte Instabilitéten fiir
zahlreiche Annotationen, insbesondere aufgrund von Instanzidnderungen, tempora-
ren Annotationsloschungen sowie haufigen Aktualisierungen der Herkunftsinforma-
tionen. Die vorgestellten Mafse unterstiitzen die Identifikation glaubwiirdiger Anno-
tationen fiir die Verwendung in weiterfithrenden Analysen.

Eine weitere Studie untersuchte erstmals die Auswirkungen der teilweise starken
Evolution von Ontologien und Annotationen auf sogenannte funktionale Analysen.
Diese identifizieren signifikante Ontologiekonzepte bzw. Eigenschaften fiir eine Men-
ge biologischer Objekte. Ziel war es, herauszufinden, inwieweit die Evolution der
Eingabedaten zur Verdnderung der Analyseergebnisse oder sogar zu einer verdnder-
ten biologischen Interpretation fiihrt. Dazu wurden die Ergebnisse der funktiona-
len Analysen fiir verschiedene Ontologie- und Annotationsversionen generiert und
beziiglich der eingefiihrten Basis- und Regionenstabilitit bewertet. Einige Ergebnisse
veranderten sich stark, d. h. neue Konzepte kamen hinzu und einige zuvor signifikan-
te Konzepte gingen durch Verwendung neuerer Versionen verloren. Da signifikante
Konzepte jedoch hiufig in der gleichen Ontologieregion lokalisiert und dementspre-
chend semantisch dhnlich sind, verdnderte sich die Interpretation der Ergebnisse
kaum. Insgesamt zeigte die Evaluierung fiir zwei reale sowie 50 simulierte Daten-
sitze, dass funktionale Analysen relativ robust gegeniiber Ontologie- und Annota-
tionsevolution sind. Nutzer sollten sich dennoch bewusst sein, dass Anderungen in
Ontologien und Annotationen Einfluss auf abhidngige Anwendungen wie funktionale
Analysen haben und dies bei der Interpretation ihrer Ergebnisse beriicksichtigen.

12.1.3 Matching groBer Ontologien

Weiterhin wurden effiziente Verfahren fiir das Matching sehr grofer Ontologien
entwickelt. Diese werden u.a. fiir den Abgleich neuer Konzepte wahrend der Ad-
aptierung von Ontologiemappings benotigt. Allgemein sind qualitativ hochwerti-
ge Ontologiemappings essentiell fiir zahlreiche Datenintegrationsaufgaben wie z. B.
das Merging von Ontologien. Der Abgleich besonders grofer Ontologien, wie sie im
Bereich der Lebenswissenschaften auftreten, kann kaum manuell realisiert werden
und selbst viele der existierenden Match-Systeme skalieren nicht fiir derartig grofe
Match-Aufgaben.
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Zunichst wurde ein kompositionsbasierter Ansatz zum indirekten Matching von
Ontologien vorgestellt, wobei existierende Mappings zu Zwischenontologien wieder-
verwendet und miteinander kombiniert wurden. Der Ansatz basiert auf generischen
Ontologie- und Mappingoperatoren wie compose, match und extract. Die Eva-
luierung fiir das Matching von Anatomieontologien betrachtete vielversprechende
Mediatorontologien der Doméne (z.B. UMLS und Uberon). Insgesamt konnte das
indirekte Matching eine sehr gute Mappingqualitiat von tiber 90% F-Measure errei-
chen. Diese konnte durch die zusétzliche Anwendung eines direkten Matchings bisher
nicht verkniipfter Ontologiebereiche verbessert werden. Im Vergleich zu einem voll-
stindigen direkten Abgleich konnte die alleinige Ausfithrung der Komposition die
Mappingqualitit verbessern und die Ausfiihrungszeiten deutlich reduzieren.

Dariiber hinaus wurden generelle Strategien fiir das parallele Ontologie-Matching
unter Verwendung mehrerer Rechenknoten vorgestellt. Die Strategien zur Inter- und
Intra-Matcher-Parallelisierung erlauben die parallele Ausfiihrung vollstandiger, un-
abhéngiger Matcher sowie deren interne Parallelisierung. Durch eine grofenbasierte
Partitionierung der Eingabeontologien konnten eine gute Lastbalancierung und Ska-
lierbarkeit erreicht werden, ohne die Qualitéit der generierten Mappings zu beeinflus-
sen. Neben elementbasierten Match-Verfahren, konnten auch komplexere, struktur-
und instanzbasierte Verfahren durch das Verwenden spezieller Kontextattribute par-
allel ausgefiihrt werden. Im Rahmen der Studie wurde eine verteilte Infrastruktur
innerhalb des Systems GOMMA implementiert und fiir das Matching grofer Ontolo-
gien aus dem Bereich der Lebenswissenschaften evaluiert. Die Ergebnisse zeigten die
hohe Effizienz und Skalierbarkeit des parallelen Ontologie-Matchings, insbesondere
fiir sehr grofe Match-Probleme.

Neben einer guten Effizienz und Skalierbarkeit fiir sehr groke Match-Probleme ist
insbesondere eine hohe Qualitit automatisch generierter Mappings von grofser Be-
deutung. Die generische Match-Komponente des GOMMA-Systems wurde im Rah-
men der OAEI2012 vergleichend mit den Ergebnissen anderer Systeme evaluiert.
GOMMA konnte erfolgreich simtliche Aufgaben zum Ontologie-Matching in ver-
schiedenen Doménen absolvieren. Dabei profitierte das System von der Anwendung
des parallelen und kompositionsbasierten Matchings sowie einer Blocking-Strategie
fiir grofe Ontologien. GOMMA erreichte insbesondere fiir das Matching von Onto-
logien aus dem Bereich der Lebenswissenschaften (Anatomy und Large Bio Track)
sehr gute Ergebnisse beziiglich der Effektivitit und Effizienz. Das Einbeziehen von
Dominenwissen erwies sich als besonders wertvoll. So konnten die Verwendung do-
minenspezifischer Mediatorontologien sowie die automatische Ubersetzung multi-
lingualer Ontologien deutlich zur Verbesserung der Mappingqualitit beitragen.
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12.2 Ausblick

Die in dieser Arbeit vorgestellten Methoden und Algorithmen dienen als Grundlage
zukiinftiger Forschungsarbeiten zur Evolution ontologiebasierter Mappings. Die Ver-
fahren wurden in verschiedenen Subdoménen der Lebenswissenschaften angewendet
und evaluiert. In dieser Doméne entwickeln sich Erkenntnisse aufgrund des hohen
Forschungsinteresses stets rasant weiter, so dass die hier untersuchten Methoden
von besonderem Nutzen sind. Die vorgestellten Ansétze sind generisch konzipiert
und konnen somit in weiteren Doménen wie beispielsweise den Geisteswissenschaf-
ten eingesetzt werden. Aufbauend auf den Methoden und Ergebnissen dieser Arbeit
diskutieren die folgenden Abschnitte zukiinftige Forschungsrichtungen.

Bestimmung und Adaptierung semantischer Mappings: Die in dieser Ar-
beit vorgestellten Algorithmen ermdglichen die Migration veralteter Ontolo-
giemappings auf aktuellere Ontologieversionen. Die Ansétze beriicksichtigen
bereits, dass Korrespondenzen zwischen Ontologiekonzepten nicht zwingend
eine Aquivalenzsemantik besitzen. Jedoch enthalten Ontologiemappings hiufig
keine komplexeren, semantischen Korrespondenzen. Um die Ausdrucksstéirke
und Korrektheit der Mappings zu verbessern, ist es sinnvoll, aktuelle Verfahren
zur semantischen Anreicherung von Aquivalenzmappings [6] anzuwenden und
weiterzuentwickeln. Ebenso beziehen Algorithmen zur Bestimmung eines Diff-
Evolutionsmappings (z. B. COnto-Diff [75], PromptDiff [I40]) nicht explizit die
Beziehungstypen zwischen Konzepten unterschiedlicher Versionen ein. Dabei
spiegeln gerade Operationen wie das Aufspalten (split) oder Zusammenfiihren
(merge) von Konzepten eine komplexe Semantik wider. Zukiinftig bedarf es
erweiterter Verfahren, die verschiedene Beziehungstypen wie is-a und part-of
in Anderungsoperationen beriicksichtigen. Wihrend der Mappingadaptierung
ist es notwendig, die semantischen Korrespondenzen miteinander zu kombi-
nieren. In dieser Arbeit wurden bereits erste Regeln zur Verkniipfung einiger
Beziehungstypen vorgeschlagen. Diese sollten zukiinftig erweitert und anhand
realer semantischer Mappings evaluiert werden. Zudem sind Modifikationen
der Algorithmen sinnvoll, um auch die Adaptierung anderer ontologiebasierter
Mappings wie z. B. Annotationen biologischer Objekte zu ermoglichen. Nutzer
sollten durch ein Werkzeug unterstiitzt werden, das ihnen die Aktualisierung
veralteter, ontologiebasierter Mappings ermoglicht. Ein solches Werkzeug er-
laubt auch eine interaktive Qualitdtsanalyse und Verifikation der vorgeschla-
genen Korrespondenzen durch Experten.

Qualitdt von Annotationen: Die Ergebnisse dieser Arbeit zeigten signifikante
Instabilititen funktionaler Annotationen auf. In diesem Zusammenhang stellt
sich die Frage wie glaubwiirdig und qualitativ hochwertig Annotationen sind.
Aktuelle Studien bestitigen die Ergebnisse aus Kapitel [[Jund[8] wonach Anno-
tationsdatensitze teilweise sehr instabil sind [57] und Anderungen in Annota-
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tionen Einfluss auf Ergebnisse funktionaler Analysen haben [30]. Beispielsweise
bestimmten die Autoren in [57] die Ahnlichkeit von Genen anhand iiberlappen-
der Annotationen und zeigten auf, dass 20% der untersuchten Gene nach zwei
Jahren nicht mehr auf sich selbst abgebildet werden. Fine weitere aktuelle Ar-
beit [163] zeigte, dass automatisch generierte GO-Annotationen (Evidence Co-
de TEA), die von manuell verifizierten Swiss-Prot Keywords abgeleitet wurden,
eine wesentlich hohere Glaubwiirdigkeit aufweisen als jene, die auf Sequenz-
dhnlichkeiten in Ensembl Compara basieren. Viele Analysen und Algorithmen
nutzen fragwiirdige, automatisch generierte Annotationen, um wiederum eine
Vorhersage z. B. fiir neue funktionale Annotationen zu treffen. Dadurch verlie-
ren die generierten Ergebnisse zunehmend an Qualitdt. Demgegeniiber steht
das Problem, dass viele Applikationen auf automatisch bestimmte Annotatio-
nen angewiesen sind (z. B. funktionale Analysen, siehe Kapitel , da sie sonst,
aufgrund reduzierter Eingabedaten keine oder kaum Ergebnisse produzieren.

Die Erkenntnisse dieser Arbeit und aktueller Studien unterstreichen den Be-
darf einer priziseren Bewertung der Annotationsqualitdt, als es bisher z. B.
durch Fuvidence Codes ermdglicht wird. Es ist sinnvoll, Annotationsdatenséitze
mit Qualitdtskennzahlen (z.B. Stabilitdt) zu versehen, welche dann in An-
wendungen wie funktionalen Analysen oder Algorithmen zur Vorhersage neu-
er Annotationen verwendet werden. Beispielsweise kann die Vorhersage von
Annotationen auf Basis eines Graphalgorithmus [I73] Qualitdtswerte der Ein-
gabeannotationen als Kantengewichte nutzen, um so die Glaubwiirdigkeit der
neu generierten Annotationen zu verbessern. Die in dieser Arbeit vorgestell-
ten, evolutionsbasierten Mafe zur Bewertung der Annotationsqualitidt dienen
als Basis weiterer Verfahren und sollten Nutzern zugénglich gemacht wer-
den. Beispielsweise konnen existierende Werkzeuge zur Analyse der Ontologie-
evolution (z.B. CODEX [78], REx [29]) ebenso Informationen zur Evolution
und Qualitdt von Annotationen zur Verfiigung stellen.

Optimierte Verfahren des Ontologie-Matchings: Die in dieser Arbeit vorge-
stellten Match-Verfahren ermdéglichen insbesondere den Abgleich sehr grofer
Ontologien. Die Effizienz konnte u.a. durch Partitionierung der Eingabe-
ontologien und die parallele Ausfiihrung kleinerer Teilaufgaben auf mehreren
Prozessoren (CPUs) verbessert werden. Heutzutage werden moderne Techno-
logien wie Graphical Processing Units (GPUs) eingesetzt, um rechenintensive
Algorithmen wie z.B. zur Duplikaterkennung [54] zu realisieren. Es ist viel-
versprechend auch linguistische Match-Verfahren, wie sie in GOMMA [102]
zum Einsatz kommen, durch den Einsatz von GPUs zu beschleunigen. Eine
erste eigene Arbeit [82] erweitert die hier vorgestellte Methode zum paral-
lelen Ontologie-Matching und ermdéglicht eine GPU-basierte Ausfithrung der
n-Gram-Ahnlichkeitsberechnung in GOMMA. Der erfolgreiche Einsatz von
GPUs erfordert addquate Methoden, um einigen inhdrenten Limitierungen zu
begegnen, beispielsweise der ausschliefslichen Verwendung primitiver Daten-
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typen, einem teuren Datentransfer zur GPU sowie der vorherigen Festlegung
des benotigten Speichers. Aufbauend auf ersten Erkenntnissen fiir n-Gram sol-
len zukiinftig weitere Ahnlichkeitsmetriken auf GPUs realisiert werden.

Dariiber hinaus konnen insbesondere algorithmische Optimierungen wie fort-
geschrittene Blocking- und Partitionierungsstrategien oder die Verwendung
indexierter Tokens beim String-Vergleich helfen, die Performanz des Ontologie-
Matchings zu verbessern. Das vorgeschlagene Blocking-Verfahren kann wie
folgt erweitert werden. Neben einem effizienten, exakten Matching soll das
kompositionsbasierte Matching iiber vielversprechende Mediatorontologien
durchgefiihrt werden, so dass moglichst vollstdndige Mappings erzeugt wer-
den. Anstatt simtliche, bisher nicht verkniipfte Konzepte einer relevanten Tei-
lontologie abzugleichen, werden anschliefend nur Konzepte im strukturellen
Kontext der initial detektierten Korrespondenzen fiir das weitere Matching
betrachtet. Dies verbessert die Genauigkeit der Mappings, da dhnlich zu exis-
tierenden Partitionierungsstrategien nur potenziell iiberlappende Bereiche der
Ontologien verglichen werden. Um Inkonsistenzen zu vermeiden, soll GOMMA
zudem um neue, effiziente Techniken der Mappingreparatur erweitert werden.

Die Evaluierung des kompositionsbasierten Matchings iiber verschiedene Me-
diatorontologien (GOMMA-bk) zeigte, dass spezifisches Doménenwissen zu zu-
sdtzlichen korrekten Korrespondenzen fiihren kann. In dhnlicher Weise nutzte
AgreementMakerLight (AML) zur OAEI2013 |51] Hintergrundwissen in Form
manuell verifizierter Cross-Reference-Mappings aus Uberon und UMLS und er-
zielte das beste durchschnittliche F-Measure von 96% im Large BioMed Track.
Aktuelle, eigene Arbeiten [79, [77] zeigen, dass neben der Komposition zweier
Mappings die Verwendung langerer Mappingketten {iber mehrere Zwischen-
ontologien vielversprechend ist. Zudem kann die Giite der Zwischenontologien
fiir eine Doméne bewertet werden. So ist UMLS fiir biomedizinische Match-
Probleme, jedoch nicht fiir das Matching geographischer Datenquellen wert-
voll. Neue Methoden kdnnten aus einem globalen Wissenskorpus geeignete
Mediatorontologien einer Doméne automatisch erkennen und nutzen.

Die Diskussion moglicher, zukiinftiger Arbeiten zeigt, dass in den untersuchten Be-
reichen noch offene Probleme existieren. Die vorgestellten Methoden und Algorith-
men liefern einen Beitrag zur Erforschung der Evolution ontologiebasierter Mappings
im Bereich der Lebenswissenschaften. Die generischen Verfahren und Algorithmen
dienen als Grundlage fiir weitere Entwicklungen und tragen zudem zur Losung dhn-
licher Probleme in anderen Doménen bei.
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Einfluss der Ontologieevolution aut
funktionale Analysen

A.1 Evolution von GO
2007 2008 2009 2010 growth
BP | 12,90521,991 | 14,833]26,181 | 16,286]32,257 | 18,515]37,914 | 1.4[1.7
MF | 8,050(9,301 | 8,779]10,144 | 9,214]10,604 | 9,458[10,937 | 1.2[1.2
CC | 1,0773,708 | 2,162[4,022 | 2,370[4,449 | 2,746[5,084 | 1.4|1.4

Tabelle A.1: Evolution der drei GO-Subontologien zwischen 2007 und 2010. Die
Tabelle zeigt fiir jedes Jahr und jede Subontologie (Biologische Prozesse (BP), Mo-
lekulare Funktionen (MF), Zellulire Komponenten (CC)) die Anzahl der Konzepte
|C| und Beziehungen |R| (|C|||R]). Die letzte Spalte zeigt das Wachstum von der
ersten (2007) zur letzten (2010) betrachteten Version fiir C' und R.
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accession concept name avg_costs
GO0:0008233 | peptidase activity

GO0:0009055 | electron carrier activity

GO0:0004672 | protein kinase activity

GO0:0030533 | triplet codon-amino acid adaptor activity

GO0:0032791 | lead ion binding

GO0:0004721 | phosphoprotein phosphatase activity

GO:0016740 | transferase activity

GO0:0016787 | hydrolase activity 0.42
GO0O:0003824 | catalytic activity 0.42
G0:0003674 [ molecular_function 0.38
GO0:0005215 [ transporter activity 0.38
G0:0000166 [ nucleotide binding 0.35
GO0:0005509 | calcium ion binding 0.31
GO0:0016301 | kinase activity 0.29
G0:0004518 | nuclease activity 0.28
GO0:0003677 | DNA binding 0.27
GO0:0030234 | enzyme regulator activity 0.27
G0:0003676 [ nucleic acid binding 0.23
GO0O:0005488 | binding 0.23
GO0:0003774 [ motor activity 0.23
G0:0016209 | antioxidant activity 0.22
GO0:0005102 | receptor binding 0.21
GO:0005515 | protein binding 0.20
GO0O:0008289 | lipid binding 0.20
G0:0030246 | carbohydrate binding 0.20
GO0:0004872 | receptor activity 0.19
GO0:0005216 | ion channel activity 0.18
GO0:0004871 | signal transducer activity 0.18
GO0:0003723 | RNA binding 0.17
GO:0005198 | structural molecule activity 0.15
GO:0019825 | oxygen binding 0.15
GO0:0045735 | nutrient reservoir activity 0.15
G0:0005326 | neurotransmitter transporter activity 0.15
GO0:0045182 | translation regulator activity 0.15
GO0:0008135 | translation factor activity, nucleic acid binding 0.12
GO0O:0008092 | cytoskeletal protein binding 0.11
GO:0003779 | actin binding 0.08
GO0:0030528 | transcription regulator activity 0.07
GO0:0003682 [ chromatin binding 0.05
GO0:0003700 | sequence-specific DNA binding transcription factor activity 0.00
G0:0031386 | protein tag 0.00

Tabelle A.2: Evolution der GO-MF-Slim-Terme. Die Evolutionsintensititen bzw.
durchschnittlichen Kosten (avg_costs) einer Region wurden anhand der in [76] vor-
gestellten Methode berechnet. Dazu wurden monatliche Versionen der gesamten
MF-Subontologie zwischen 2007 und 2010 betrachtet, jedoch sind zur Ubersicht nur
MF-Slim-Terme dargestellt. Die Region im Subgraph eines Slim-Terms mit niedri-
gen/hohen avg costs ist stabil /instabil (griin/rot).
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A.2 Pseudocode zur Berechnung der Konzept-
regionen und Regionenstabilitat

Algorithmus 8: groupConcepts

Input : Ergebnismenge F'R mit signifikanten Konzepten, Distanz d
Output : Menge von Konzeptregionen CR
Ungrouped < ER,
CR + 0;
repeat  /* Check for all ungrouped concepts to which region they belong */
Region + {Ungrouped.next()};
Ungrouped < Ungrouped \ Region;
repeat /* Successive search for neighbors and increase of the region */
Neighbors < getNextNeighbors(Region, Ungrouped,d);
Region < Region U Neighbors;
Ungrouped < Ungrouped \ Neighbors;
until Neighbors = ();
CR + CRU Region,
until Ungrouped = {;
return CR;

Algorithmus 9: getNextNeighbors
Input : Aktuelle Region Region, nicht-gruppierte signifikante Konzepte
Ungrouped, Distanz d
Output : Konzepte, die zur Eingaberegion gehoren Neighbors
Neighbors < ()
foreach cl € Region do
foreach ¢2 € Ungrouped do
if getDistance(cl,c2) < d then /* Add ungrouped c2 as neighbor if
within d */
L Neighbors < Neighbors U {c2};

return Neighbors;
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Algorithmus 10: computeRegionStability

Input : Menge von Regionen der ersten Ergebnismenge C'R?, Menge von Regionen
der zweiten Ergebnismenge C' R’
Output : Regionenstabilitit RSstab,cgion
CR! « 0
CR) « 0
foreach R1 € CR' do /* Compare regions of the two sets among each another */
foreach R2 € CR’ do
if R1NR2 # () then /* Check if R1-R2 overlap; if so, add to CR,’s */
CR! + CR! U{R1};
L CR) «+ CR),U{R2};
|CR:|+|CR)|

return RSstabycgion;

RSstabregion <

A.3 Evolutionsanalysen der realen Datensatze

GO concepts | annotated genes | GO annotations
2003 13,000 5,700 (4,000) 28,000 (20,000)
2010 31,000 8,200 (5,800) 76,000 (55,000)
growth factor 2.4 1.4 (1.4) 2.7 (2.7)

Tabelle A.3: Anzahl GO-Konzepte, Gene und Annotationen in 2003 und 2010 fiir
Primaten (Rodentia). Es werden die gleichen GO-Eingabedaten fiir Primaten und
Rodentia genutzt. Die Anzahl der betrachteten Gene und zugehorigen Annotationen
unterscheidet sich entsprechend der relevanten Gengruppen fiir Primaten (Rodentia)
aus der Orginialpublikation [108§].
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PRIMATES
2007 2010
Accession Category Name Accession Category Name
GO:0001584 [rhodopsin-like receptor activity GO:0050877 |neurological system process
GO:0051869 [physiological response to stimulus GO:0007600 [sensory perception
GO:0050874 |organismal physiological process GO:0004871 |[signal transducer activity
G0O:0050896 [response to stimulus GO:0004872 [receptor activity
GO:0050877 |neurophysiological process G0O:0004888 |transmembrane receptor activity
GO:0007600 |sensory perception GO:0007166 |cell surface receptor linked signal transduction
GO:0004871 [signal transducer activity GO:0004984 |olfactory receptor activity
GO:0004872 [receptor activity GO:0007186 |G-protein coupled receptor protein signaling pathway
GO:0004888 [transmembrane receptor activity GO:0007606 |sensory perception of chemical stimulus
GO:0007166 |cell surface receptor linked signal transduction GO:0007608 [sensory perception of smell
GO:0004984 |olfactory receptor activity G0:0004930 |G-protein coupled receptor activity
GO:0007186 [G-protein coupled receptor protein signaling pathway G0:0044425 [membrane part
GO:0007606 [sensory perception of chemical stimulus GO:0016020 [membrane
GO:0007608 [sensory perception of smell GO:0016021 |integral to membrane
G0:0004930 [G-protein coupled receptor activity GO:0031224 [intrinsic to membrane
GO:0044425 |membrane part GO:0050890 |cognition
GO:0016020 |[membrane GO:0003008 |organ system process
GO:0016021 [integral to membrane GO:0060089 [molecular transducer activity
GO:0031224 |intrinsic to membrane
RODENTS
2007 2010
Accession Category Name Accession Category Name

G0O:0002245 |physiological response to wounding GO:0006955 [immune response
GO:0051869 [physiological response to stimulus G0:0002376 [immune system process
GO:0002217 |physiological defense response GO:0006952 |defense response
GO:0051240 |positive regulation of organismal physiological process GO:0006954 |inflammatory response
GO:0002526 |acute inflammatory response G0:0031226 |intrinsic to plasma membrane
GO:0050896 [response to stimulus GO:0009611 |response to wounding
GO:0002684 [positive regulation of immune system process GO:0005576 [extracellular region
GO:0050778 [positive regulation of immune response GO:0006950 [response to stress
GO:0002682 [regulation of immune system process
GO:0050776 |regulation of immune response
GO:0044459 |plasma membrane part
G0:0009056 [catabolic process
GO:0009605 [response to external stimulus
GO:0009617 [response to bacterium
GO:0042742 |defense response to bacterium
GO:0006955 [immune response
G0:0002376 |[immune system process
GO:0006952 |defense response
G0:0006954 [inflammatory response
G0:0031226 |intrinsic to plasma membrane
GO:0009611 |response to wounding
G0O:0005576 [extracellular region
GO:0006950 [response to stress

Abbildung A.1: Signifikante Konzepte fiir Primaten und Rodentia 2007 und 2010.
Rot/griin hebt fehlende/neue, signifikante Konzepte hervor (beziiglich Evolution
2007 — 2010); weike Konzepte iiberlappen fiir beide Versionen.
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Ichangesl|

EN
|Chgprimaresl — Chgrodentsl
rat ioprimate.v —rat iomdents
100 5
80 4
60 3.8
53
40 / 2 =
20 / 1
0 . w 0

IChg primates I

I("hg rodents I

Abbildung A.2: Ontologiednderungen fiir Primaten- und Rodentia-Datensétze. Ver-

wendung von COnto-Diff

zwischen GO%72007 ynd GO%~2010 Das COnto-Diff-

Ergebnis wurde auf Anderungsoperationen, welche signifikante Konzepte (der alten
oder neuen Version) enthalten reduziert. Attributinderungen sind nicht dargestellt.

Die Rate (ratio) normalisie

rt die Anzahl der durch COnto-Diff bestimmten Ande-

rungsoperationen mit der Anzahl der betrachteten, signifikanten Konzepte (22 fiir

Primaten, 23 fiir Rodentia)

A.3.1 Analyse automatisch generierter
Annotationen

80,000 -
70,000 -
60,000

—primates, with IEA
~ ——primates, w/o IEA

=== rodents, with IEA
— === rodents, w/o IEA 74

50,000

40,000
30,000

|annotations|

20,000
10,000

2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010

Abbildung A.3: Anzahl Annotationen mit und ohne IEA-FEvidence (Evidence Code
[EA = inferred from electronic annotation) zwischen 2003 und 2010 beziiglich der
gegebenen Datensitze fiir Primaten und Rodentia.
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[ER e =19 _ R, | =18
[ER o =23 RSstabl " =0.81 B, =
7007 RSstab*%™ =0.52 A
w/IEA w/ IEA
RSstabj " =0.17 RSstabj"* =0
RSstabj;i" =0.5 RSstab?"™ = 0.4
2007 2010
w/o IEA RSsta hb,;r;zm -0 w/o IEA
BR e =4 RSstabl" =0 [ER i =1
R e =9 [ER o =2

rodents| rodents

Abbildung A.4: Ergebnisstabilitit mit (w/) oder ohne (w/o) automatisch generierte
Annotationen (Evidence Code IEA) in 2007 und 2010 fiir Primaten und Rodentia.
Jede Ecke zeigt die Ergebnisgrofe (| ER|) jeweils fiir das betrachtete Jahr, die Spezies
und Annotationsmenge (w/, w/o IEA). Die Kanten geben die Stabilitdtswerte an,
die aus dem Vergleich der jeweiligen Ergebnismengen (der Ecken) resultieren.

A.4 Simulierte Datensatze

35
30
25
20
15
10

Irandom experiments|

mTask A

mTask B

[0,0.1) [0.1,0.2) [0.2,03) [0.3,04) [04,05) [0.5006) [0.6,0.7) [0.7,0.8) [0.80.09) [0.9.,1.0]
RSstab,,;, (interval)

Abbildung A.5: Verteilung der Stabilitit RSstaby.si. der Ergebnismengen fiir 50
simulierte Datensétze fiir Task A und B.
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random set no. | [cluster,y| | [cluster,.,|| |disappearing clusters| | |arising clusters| | RSstab yasic | RSStab region

1 47 59 13 22 0.68 0.67
2 48 42 7 13 0.61 0.78
3 59 63 8 20 0.55 0.77
4 41 57 9 21 0.59 0.69
5 43 50 9 19 0.63 0.70
6 60 67 11 23 0.66 0.73
7 50 52 12 20 0.64 0.69
8 42 46 7 15 0.62 0.75
9 43 48 15 11 0.63 0.71
10 34 37 5 12 0.64 0.76
11 47 57 7 14 0.61 0.80
12 37 44 5 19 0.61 0.70
13 48 56 7 23 0.62 0.71
14 42 49 8 23 0.60 0.66
15 54 62 10 14 0.60 0.79
16 40 59 8 27 0.63 0.65
17 47 33 11 10 0.61 0.74
18 46 47 10 15 0.61 0.73
19 47 58 8 19 0.62 0.74
20 44 59 4 20 0.62 0.77
21 49 54 12 16 0.61 0.73
22 56 70 10 29 0.62 0.69
23 32 53 5 26 0.62 0.64
24 48 60 11 22 0.58 0.69
25 42 36 9 13 0.60 0.72
26 36 43 7 13 0.70 0.75
27 46 66 7 26 0.66 0.71
28 42 68 7 30 0.64 0.66
29 46 52 6 12 0.67 0.82
30 50 46 11 16 0.62 0.72
31 43 55 8 19 0.63 0.72
32 49 52 8 20 0.63 0.72
33 32 37 5 11 0.64 0.77
34 58 62 11 18 0.67 0.76
35 40 51 10 19 0.58 0.68
36 40 55 8 22 0.64 0.68
37 41 64 6 19 0.61 0.76
38 26 39 8 18 0.58 0.60
39 45 47 11 18 0.63 0.68
40 48 56 12 21 0.64 0.68
41 52 60 10 23 0.62 0.71
42 49 65 12 20 0.66 0.72
43 36 48 5 21 0.63 0.69
44 43 52 12 19 0.64 0.67
45 43 47 5 15 0.62 0.78
46 42 53 5 18 0.64 0.76
47 55 64 14 15 0.59 0.76
48 47 61 10 25 0.62 0.68
49 63 56 13 21 0.63 0.71
50 63 60 13 19 0.65 0.74

average 45.6 53.5 8.9 18.9 0.625 0.719

Tabelle A.4: Detailergebnisse fiir 50 simulierte Datensétze - Task A.
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random set no. | [cluster,q4| | [cluster,.,| | |disappearing clusters| | |arising clusters|| RSstab ,.sic | RSstab ,egion

1 54 46 4 14 0.52 0.82
2 35 42 3 19 0.55 0.71
3 40 49 3 24 0.54 0.70
4 35 38 2 20 0.51 0.70
5 38 39 5 13 0.54 0.77
6 51 46 8 22 0.54 0.69
7 46 52 4 28 0.47 0.67
8 33 33 5 21 0.55 0.61
9 44 48 2 26 0.49 0.70
10 44 70 3 39 0.53 0.63
11 55 52 7 29 0.55 0.66
12 44 51 4 30 0.44 0.64
13 42 49 4 29 0.50 0.64
14 49 52 7 18 0.54 0.75
15 37 55 2 33 0.51 0.62
16 43 48 9 24 0.51 0.64
17 40 53 2 27 0.51 0.69
18 4 46 5 20 0.50 0.71
19 43 49 1 25 0.50 0.72
20 53 41 6 16 0.50 0.77
21 37 46 2 27 0.54 0.65
22 35 44 3 19 0.49 0.72
23 42 42 5 19 0.53 0.71
24 39 42 5 17 0.56 0.73
25 33 32 5 16 0.53 0.68
26 30 40 4 21 0.54 0.64
27 41 48 3 25 0.56 0.69
28 33 38 3 18 0.53 0.70
29 44 33 3 18 0.49 0.73
30 40 56 5 27 0.58 0.67
31 46 43 2 15 0.57 0.81
32 46 48 3 21 0.51 0.74
33 55 41 4 16 0.54 0.79
34 44 35 3 13 0.52 0.80
35 45 50 2 25 0.52 0.72
36 40 38 5 15 0.54 0.74
37 35 43 3 19 0.48 0.72
38 53 62 7 30 0.52 0.68
39 55 39 5 20 0.51 0.73
40 4 30 6 14 0.54 0.72
41 33 40 5 22 0.47 0.63
42 45 48 4 24 0.54 0.70
43 42 37 7 15 0.50 0.72
44 58 59 6 37 0.50 0.63
45 35 37 3 17 0.54 0.72
46 44 47 4 20 0.53 0.74
47 45 31 5 16 0.46 0.72
48 47 37 8 21 0.50 0.65
49 49 41 3 11 0.52 0.84
50 43 35 2 13 0.50 0.81

average 42.8 44.4 4.2 21.4 0.519 0.707

Tabelle A.5: Detailergebnisse fiir 50 simulierte Datenséitze - Task B.
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ANHANG B. EVALUIERUNG IM RAHMEN DER OAEI 2012

Precision | Recall | F-Measure | Runtimeins

GOMMA-bk 91.7 92.8 92.3 15
YAM++ 94.3 85.8 89.8 69
CoDI 96.6 82.7 89.1 880
LogMap 92.0 84.5 88.1 20
GOMMA 95.6 79.7 87.0 17
MapSSS 93.5 74.7 83.1 453
WeSeE 91.1 76.1 82.9 15833
LogMapLt 96.3 72.8 82.9 6
TOAST 85.4 75.5 80.1 3464
ServOMap 99.6 63.9 77.8 34
ServOMaplLt 99.0 63.7 77.5 23
HotMatch 97.9 63.9 77.3 672
AROMA 86.5 68.7 76.6 29
StringEquiv 99.7 62.2 76.6 -
Wikimatch 86.4 67.5 75.8 17130
Optima 85.4 58.4 69.4 6460
Hertuda 69.0 67.3 68.1 317
MaasMatch 43.4 78.4 55.9 28890

100
95
90

85 -

80
75
70
65
60
55
50

F-Measure

Tabelle B.1: Ergebnisse Anatomy Track.

GOMMA-bk

L 4
LogMap . e YAM++ £ODI
*
GOMMA MapSSS WeSeE
¢ LogMapLt *  TOAST *
L 4

ServoMapLt Q:S ervOMap *HotMatch

AROMA ¢ Wikimatch

®Hertuda ¢ Optima

MaasMatch++
*

1 10 100 1000 10000 100000

Log(Time in s)

Abbildung B.1: Anatomy Track: F-Measure vs. Ausfiihrungszeit.
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small large whole
source |C| target |C| source |C| target |C| source |C| target |C|
FMA-NCIT 3696 6488 28861 25591 78989 66724
FMA-SCT* 10157 13412 50523 122464 78989 122464
SCT-NCIT* 51128 23958 122464 49795 122464 66724

* The whole task takes SCT large fragments (40% of SCT).

Tabelle B.2: Grofsen der Ontologiefragmente bzw. vollstandigen Ontologien im Large
BioMed Track, |C| - Konzeptanzahl.
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Small
FMA-NCIT FMA-SCT SCT-NCIT
Time P R F Time p R F Time p R F
GOMMA-bk 26 936 [ 91.3 | 924 148 | 89.3 | 91.3 | 90.3 226 | 939|621 | 747
YAM++ 78 95.8 [ 85.9 | 90.6 326 | 90.7|69.2| 785 | 1901 | 94.6 | 60.9 | 74.1
LogMap-noe 18 93.2 | 87.6 | 90.3 63 91.0 | 688 | 78.4 211 | 895|652 | 75.4
LogMap 18 93.2 | 87.6 | 90.3 65 91.0 | 66.7 [ 76.9 221 | 89.7 649 | 753
GOMMA 26 949 [ 855 | 90.0 54 875|381 53.1 197 [ 93.9 | 53.3| 68.0
ServOMapLt 20 96.2 | 81.5 | 88.3 39 920|694 | 79.1 147 | 954 | 60.2 | 73.8
LogMapLt 8 945 | 80.6 | 87.0 14 938 | 18.3 | 30.7 54 945 | 55.7 [ 70.1
ServOMap 25 969 [ 76.5 | 85.5 46 918 | 655 | 76.4 153 [ 965 | 56.3 | 71.1
HotMatch 4271 | 95.7 | 749 | 84.0 | 31718 | 84.3 | 21.4 | 34.2 - - - -
Wikimatch 65399 | 78.8 | 86.0 | 82.2 - - - - - - - -
AROMA 63 85.6 | 75.6 | 80.3 | 51191 | 52.7 | 32.7 | 40.4 | 15624 | 85.4 | 54.2 [ 66.3
Hertuda 3327 [ 58.0 | 85.8| 69.2 | 17625 | 55.5 | 20.1 | 29.6 - - - -
MaasMatch 27157 | 60.8 | 77.7 | 68.2 - - - - - - - -
AUTOMSV2 62407 | 80.4 | 50.0 | 61.6 - - - - - - - -
MapSSS 561 | 84.3|429| 569 | 3129 | 75.1 | 30.9 | 43.8 | 27381 | 78.9 | 40.8 [ 53.8
Large
FMA-NCIT FMA-SCT SCT-NCIT
Time P R F Time p R F Time p R F
YAM++ 245 | 90.2 [ 832 | 86.6 | 3780 | 821|683 | 746 | 6127 | 859 [ 605 71.0
ServOMapLt 95 89.1 | 80.7 | 84.7 234 1883|689 | 77.4 363 | 86.4|59.4 | 70.4
GOMMA 69 85.7 | 82.7 | 84.2 437 [ 389|259 311 527 | 795|527 | 63.4
GOMMA-bk 83 814 | 87.1 | 84.1 636 | 57.1 | 85.5 | 68.4 638 | 72.4 | 61.0 | 66.2
LogMap-noe 74 87.2 | 79.8 | 83.3 521 | 83.7| 642 | 727 575 | 879|624 | 73.0
LogMap 77 87.0 [ 79.3 | 83.0 484 | 833|623 | 71.2 514 | 874|571 69.1
ServOMap 98 91.3 [ 75.7 | 82.8 315 | 87.7| 654 | 749 282 | 89.1 | 558 | 68.6
LogMapLt 29 729 | 80.6 | 76.6 96 848 | 18.3 | 30.2 104 | 81.2 | 55.7 | 66.1
AROMA 7538 | 52.7 | 69.8 | 60.0 | 62801 | 66.1 | 19.6 | 30.3 - - - -
MapSSS 30575 | 384 | 34.1| 36.1 - - - - - - - -
AUTOMSV2 - - - - - - - - - - - -
Hertuda - - - - - - - - - - - -
HotMatch - - - - - - - - - - - -
MaasMatch - - - - - - - - - - - -
Wikimatch - - - - - - - - - - - -
Whole
FMA-NCIT FMA-SCT SCT-NCIT
Time P R F Time p R F Time p R F
YAM++ 1304 | 88.5 | 83.2 | 858 | 23900 | 81.4 | 68.1 | 74.2 | 30155 | 79.0 | 59.9 | 68.1
GOMMA 217 | 847|826 | 836 | 1994 | 350 | 24.2 | 28.6 | 1820 | 71.4 | 52.6 [ 60.6
ServOMapLt 251 | 86.8 805 | 835 517 | 87.7 | 688 | 77.2 738 | 79.1|59.4 | 67.8
GOMMA-bk 231 |80.1|87.0 (| 834 | 1893 [ 56.1 | 855 | 67.7 | 1940 | 66.3 [ 60.8 [ 63.5
LogMap-noe 206 | 86.6 | 78.7 | 825 791 | 816|621 | 706 1505 | 81.1 | 57.0 | 67.0
LogMap 131 | 86.0 | 78.3 | 81.9 612 | 828|621 | 71.0 955 | 814 | 57.0 | 67.1
ServOMap 204 | 89.2 | 755 | 81.8 532 | 87.0 | 65.3 | 746 654 | 829 | 55.6 | 66.6
LogMapLt 55 67.7 | 80.6 | 73.6 171 | 846 | 183 | 30.1 178 | 73.7 | 55.7 | 63.4
AROMA - - - - - - - - - - - -
AUTOMSV2 - - - - - - - - - - - -
Hertuda - - - - - - - - - - - -
HotMatch - - - - - - - - - - - -
MaasMatch - - - - - - - - - - - -
MapSSS - - - - - - - - - - - -
Wikimatch - - - - - - - - - - - -

Marked green - System among top 3 systems in track
Time in seconds; P = Precision, R = Recall, F = F-Measure

Tabelle B.3: Ergebnisse Large BioMed Track.
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