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RESUMEN

La aplicacién de la informdtica a la prictica médica ha permitido el desarrollo de
novedosas formas de comunicacién en la atencién de la salud. La optimizacién de los
procesos comunicativos se alcanza con el uso de estadndares que armonicen el intercambio
de informacién y provean un lenguaje comun para todos los agentes involucrados. En el
presente articulo, se describe el concepto de estdndar aplicado a la informatica médica
y su importancia en el desarrollo de diversas aplicaciones tales como la representacién
computacional del conocimiento médico, la codificacién diagnéstica, la bisqueda de
literatura médica y la integracién de las ciencias bioldgicas a las aplicaciones clinicas.
© 2012 Asociacién Colombiana de Psiquiatria. Publicado por Elsevier Espaiia, S.L.
Todos los derechos reservados.

Standards in Medical Informatics: Fundamentals and Applications

ABSTRACT

The use of computers in medical practice has enabled novel forms of communication to be
developed in health care. The optimization of communication processes is achieved through
the use of standards to harmonize the exchange of information and provide a common
language for all those involved. This article describes the concept of a standard applied to
medical informatics and its importance in the development of various applications, such
as computational representation of medical knowledge, disease classification and coding
systems, medical literature searches and integration of biological and clinical sciences.
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Introduccién

La informdatica médica (IM) es la disciplina que aplica las
ciencias de la informacién al contexto de la medicinal. Su
principal objetivo es optimizar la adquisicién, el almacena-
miento, la recuperacién y el uso de la informacién en salud.
Sus herramientas incluyen computadores, software especiali-
zado, sistemas de soporte a decisiones clinicas, terminologia
médica formal y sistemas de informacién y comunicacién?,
su ambito se extiende desde el ambiente clinico hasta diver-
sos aspectos de la atencién de la salud, como odontologia,
enfermeria, farmacia, salud publica e investigacién médica?.

Entre las tareas fundamentales de la IM, se encuentra
mejorar la comunicacién entre las diversas areas involucra-
das en la atencién de la salud. Para avanzar en este propdsito,
la informatica médica propone el desarrollo y la aplicacién
de estdndares que armonicen la comunicacién y provean un
lenguaje comun para todos los involucrados®.

Se puede apreciar las ventajas de la aplicacién de estan-
dares en ambientes en los que la ambigiiedad del lenguaje
genera ineficiencias o interfiere con la efectividad. Tal puede
ser el caso de la distribucién de tareas en un hospital, donde
diferentes unidades atienden a los pacientes sin que exista
una apropiada comunicacién entre ellas. En tales circunstan-
cias, el uso de sistemas de codificacién heterogéneos puede
desembocar en fragmentacién de la atencién. El ambiente
hospitalario esta dividido en especialidades clinicas que fre-
cuentemente tratan a los pacientes sin considerar el manejo
de otros equipos médicos, mientras que los procesos de cobro
y facturacién se valen de abstracciones fragmentadas de la
historia clinica para generar listas de cédigos de diagnéstico
que no necesariamente se relacionan con la informacién
médica del paciente>®.

Un estandar comprende un grupo de reglas y definiciones
que especifican cémo llevar a cabo un proceso?. Los estan-
dares son utiles para la IM porque ayudan a armonizar los
métodos de gestién y andlisis de informacién. Estos métodos
se basan principalmente en el empleo de un lenguaje comun y
el uso de terminologia biomédica especifica. El uso de un len-
guaje estandar permite el intercambio de informacién entre
sistemas de historias clinicas electrénicas (HCE), favorece la
extraccién eficiente de informacién de las bases de datos, con-
tribuye al desarrollo de sistemas de soporte diagnéstico, habi-
lita la mineria de datos y facilita la evaluacién estadistica’. La
implementacién de un lenguaje estandar en el &mbito clinico
es fundamental para mantener una comunicacién efectiva
entre las diversas unidades que atienden al paciente, el desa-
rrollo adecuado de la investigacién basica y clinica y el uso
eficiente de la medicina basada en la evidencia (MBE).

Con el propésito de destacar la importancia de la comu-
nicacién armonizada, se procede a describir la nocién de
estdndar en el campo de la IM, a partir de la definicién de sus
conceptos basicos y la exposicién de ejemplos que demues-
tran el uso de las terminologias en sistemas de HCE, siste-
mas inteligentes aplicados al diagnéstico clinico, bisqueda
de literatura cientifica especializada e intercambio de datos.
Los estandares aqui expuestos hacen parte de sistemas infor-
maticos utilizados en centros de atencidn clinica para dar

apoyo a diversos aspectos de la atencién, como la HCE y la
digitalizacién de imégenes radiolégicas.

La necesidad de estandares en informatica
médica

Las fuentes de informacién que respaldan el ejercicio médico
actual se pueden clasificar en cuatro categorias: repositorios
de datos epidemiolégicos y de salud publica, repositorios de
datos bioinformaticos (p. €j., datos genémicos, protedmicos,
metabolémicos, etc.), bases de datos de literatura cientifica y
sistemas de registro de informacién clinica. La disponibilidad
y la calidad de estas fuentes de informacién tienen un pro-
fundo impacto tanto en los medios y los métodos de atencién
clinica como en los disefios de la investigaciéon biomédica.

Los repositorios y las bases de datos se valen de cédigos
y terminologias para describir conceptos clinicos en un len-
guaje entendible para un computador. Sin embargo, el uso de
estas terminologias sin criterios adecuados puede generar
imprecisiones; por ejemplo, si se utilizan los cédigos de la
Clasificacién Internacional de Enfermedades (CIE-10) para
el registro de vigilancia de tuberculosis en salud publica, se
puede especificar incluso el nivel histopatoldgico de la enfer-
medad: A15 es el c6digo que define la «Tuberculosis respirato-
ria, confirmada bacteriolégica e histolégicamente», mientras
que el cédigo A15.0, por su parte, define la enfermedad como
«Tuberculosis del pulmén, confirmada por hallazgo micros-
copico del bacilo tuberculoso en esputo, con o sin cultivo». E1
uso de uno u otro cédigo marcaria una diferencia en el estado
diagnéstico de la enfermedad de acuerdo con criterios de alta
complejidad técnica, como el cultivo del bacilo. Este ejemplo
muestra como la especificidad de los cdédigos permite una
mayor exactitud en la representacién del diagnéstico, pero su
empleo sin criterios adecuados puede generar imprecisiones.

Un fenémeno relacionado se da en la descripcién de con-
ceptos bioldgicos: por ejemplo, los fenotipos humanos se
definen de forma heterogénea en diversas bases de datos
médicas® y las estructuras biolégicas subcelulares tienen
notaciones diferentes segun la institucién donde se desa-
rrollen los métodos de busqueda y prediccién®0. Los diag-
nésticos registrados en la historia clinica difieren entre los
médicos tratantes, y su interpretacién contrasta con la inter-
pretacién del paciente aun cuando todos estos conceptos se
refieren a distintos aspectos de la misma enfermedad. En
ausencia de procesos de armonizacién, no existe un meca-
nismo unificado para correlacionarlos?!.

A pesar de la diversidad de los datos clinicos y los concep-
tos biomédicos, estos tienen aspectos técnicos y biolégicos
en comun que facilitan los procesos de armonizacién. Los
aspectos técnicos incluyen: métodos de codificacién para con-
ceptos no numeéricos (p. €j., secuencias de genes y proteinas,
nombres de 6rganos y sus relaciones en sistemas fisiolégicos,
descripcién de hallazgos clinicos, nombres de enfermedades,
etc.), métodos de organizacién de los datos para ubicarlos,
extraerlos e interpretarlos facilmente y métodos de repre-
sentacién jerarquica o agrupamiento para datos que, a priori,
tienen relacién entre si (p. €j., medicién de niveles de expre-
sién genética o un set de andlisis sanguineos relacionados).
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Los aspectos biolégicos incluyen: métodos de representacion
de fenémenos de nivel superior (fenotipos, enfermedades y
terapias) en relacién con fenémenos de nivel inferior (genoti-
pos, procesos celulares y estructuras corporales), asi como la
asignacién sistemadtica y coherente de nombres y clasificacio-
nes a todas las entidades, procesos y relaciones!?,

Apoyéandose en estos aspectos técnicos y bioldgicos, la apli-
cacién de estdndares (incluidas la codificacién, la organiza-
cién, la representacién y la asignacién coherente de conceptos
a los datos biomédicos) facilita la comprensién de la compleji-
dad de los diversos niveles de atencién médica. El primer paso
en este propdsito es definir las formas bésicas del estandar, a
través del anédlisis de sus conceptos fundamentales.

Vocabularios, cédigos y ontologias

La codificacién de la informacién médica es una funcién
bésica de los sistemas de informacién clinicos. Los estanda-
res utilizados para esta codificacién cumplen dos funciones
principales: en primer lugar, ahorran tiempo en el desarrollo
de sistemas; por ejemplo, si una aplicacién tiene como pro-
posito la compilacién de listas de problemas de los pacientes,
los desarrolladores no tendran que definir el compendio de
todos los posibles problemas, y en cambio podrian utilizar
una terminologia estdndar que contenga dicha definicién. En
segundo lugar, el uso de terminologia estandar facilitaria el
intercambio de informacién entre sistemas: si una base de
datos centralizada recibe datos de diversas fuentes, el tra-
bajo se simplifica si cada fuente utiliza el mismo esquema
de codificacién?.

El estdndar a su vez define el uso adecuado de los térmi-
nos. Esta definicién contribuye a limitar el uso indistinto de
las palabras, lo que es especialmente importante cuando las
diferencias conceptuales son relevantes en los procesos de
comunicacién.

Una jerarquia, no exhaustiva, de los componentes necesa-
rios para definir un estdndar en informatica médica, puede
comenzar con la definicién general de vocabulario o conjunto
de palabras de un idioma, nocién que a su vez incluye la ter-
minologia, que constituye el conjunto de términos propios
de una profesién o ciencia. Un vocabulario controlado es un
subconjunto de términos cuidadosamente seleccionados, en
el que uno solo de los términos describe cada concepto de un
dominio y, a su vez, cada término describe un solo concepto,
lo que evita la redundancia y la ambigiiedad.

En otras palabras, una terminologia es un conjunto de
términos que se usan para nombrar cosas (todo lo que tiene
entidad) en un campo propio del saber; cuando la terminolo-
gia se selecciona con criterios que eviten la redundancia y la
ambigiliedad, se constituye en un vocabulario controlado; por
ejemplo, el tesauro es un vocabulario controlado empleado en
indexacién. Por su parte, una taxonomia es un vocabulario
controlado que existe como una ordenacién jerarquizada y
sistematica.

Un cédigo es un sistema de signos y reglas que permite
formular y comprender un mensaje (p. €j., el c6digo genético,
el cédigo Morse, el cédigo de barras, etc.). La abstraccién es
el proceso en que se examinan los datos, y se rotulan utili-

zando items de una terminologia. Por ejemplo, se realiza una
abstraccién cuando los registros de la hospitalizacién de un
paciente se rotulan con el cédigo CIE-10 A15: «Tuberculosis
respiratoria, confirmada bacteriolégica e histolégicamente».
Por otra parte, la representacién es el proceso a través del cual
se codifica la mayor cantidad de detalles. En la representa-
cién del paciente con tuberculosis, se incluirian cédigos para
cada uno de los hallazgos fisicos, resultados de laboratorio y
medicamentos?.

Un nivel de ordenacién conceptual méas complejo es la
ontologia. Una ontologia constituye la organizacién formal,
rigurosa y exhaustiva de un conocimiento en la forma de un
conjunto de conceptos y sus relaciones dentro de un domi-
nio®3. En la organizacién de una ontologia se incluyen cédigos,
vocabularios controlados y taxonomias. En términos gene-
rales, una ontologia es la descripcién de la estructura de los
conceptos de un dominio. La ontologia confiere significado a
los datos en bruto de una base de datos; el significado de las
relaciones entre los datos puede ser inferido por un compu-
tador o por un ser humano; sin embargo, la creciente com-
plejidad y la cantidad de datos hacen casi obligatorio que los
procesos de inferencia basados en ontologias sean llevados a
cabo por software especializado'.

La importancia de estos conceptos se puede apreciar ana-
lizando casos especificos de terminologias y estandares de
uso comun en IM. Su desarrollo y su aplicacién obedecen a
la necesidad de organizar la informacién y promover su uso
eficiente en el entorno de la atencién al paciente. A conti-
nuacién se describen ejemplos especificos de la aplicacién de
terminologias y estandares en el ambito clinico.

Casos especificos

La descripcidén que se expone a continuacién hace referencia a
la importancia que cada terminologia tiene en la IM la motiva-
cién para desarrollarla. Las terminologias se actualizan perié-
dicamente, por lo que es necesario consultar habitualmente
versiones actualizadas o nuevas terminologias. Se exponen
ejemplos de estandares aplicados al diagnéstico clinico, la
busqueda de literatura cientifica, la correlacién genotipo y
fenotipo y el intercambio de datos.

Diagnéstico clinico

Clasificacién Internacional de enfermedades (CIE) o International
Classification of Diseases (ICD)
La CIE es la més conocida de la terminologias médicas, se
publicé por primera vez en 1893 y desde entonces ha sido
revisada aproximadamente cada 10 afios. Su décima edicién
(CIE-10) se publicé en 1992. La CIE es la clasificacién de diag-
nosticos de uso obligatorio en los reportes epidemiolégicos y
en las estadisticas de mortalidad de la Organizacién Mundial
de la Salud (OMS)?°, su uso se extiende desde dmbito clinico
hasta las actividades de administracién y facturacién en los
hospitales?®.

La CIE consiste de un nucleo de cédigos de tres digitos, que
es el minimo de digitos para reportar estadisticas de mor-
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talidad a la OMS. La CIE utiliza un cédigo alfanumérico con
una letra en la primera posicién y nimeros en la segunda y
la tercera posicién. El cuarto caracter se ubica después de un
punto, y los cédigos posibles se extienden de A00.0 a Z99.9.

La cuarta cifra provee un nivel adicional de detalle; usual-
mente es un numero de 0 a 7 y se utiliza para definir formas
mas especificas de los cédigos del nucleo, 8 define el grupo
«otros» y 9 es «inespecifico». Los términos estan organiza-
dos en una estructura jerdrquica basada en los nimeros
del cédigo. Por ejemplo, los cédigos A00-B99 comprenden:
Ciertas enfermedades infecciosas y parasitarias. AOO espe-
cifica para el cdlera. A00.0 es el cédigo para el célera debido
a Vibrio cholerae, biovariedad cdlera o cdlera clésico. E1 cédigo
A00.1 especifica: célera debido a biovariedad el Tor o célera el
Tor. Finalmente el c6digo A00.9 define: Cdlera, inespecifico.

La CIE-10 se encuentra en proceso de implementacién en
los paises miembros de la OMS desde 1994. Se puede descar-
gar de la pagina de la OMS (http://www.who.int/classifica-
tions/icd/en/#) y se encuentra traducida al espainol. La OMS
también provee herramientas de entrenamiento online tanto
para autoaprendizaje como para enseflanza en un salén de
clase (http://apps.who.int/classifications/apps/icd/icd10tra-
ining/).

;Cuéndo se utiliza? La CIE-10 se puede utilizar en un sis-
tema de HCE para armonizar la informacién clinica y admi-
nistrativa, asi como el reporte de salud publica. En tal sistema,
el médico selecciona el diagnéstico de una lista basada en
CIE-10, y el sistema de facturacién utiliza el mismo estdndar
para la abstracciéon de los diagnoésticos y la representacién de
los procedimientos. Finalmente, el sistema de reporte utiliza
la CIE-10 para construir las consultas a la base de datos y
definir diversos indicadores.

Grupos de diagnéstico relacionados (GDR) o Diagnosis Related
Groups (DRG)

Los GDR se desarrollaron en la Universidad de Yale para el
sistema Medicare (programa de seguro social, administrado
por el gobierno de Estados Unidos, que ofrece cobertura de
salud a personas mayores de 65 afios o que cumplan otros
criterios especiales). Esta terminologia constituye una doble
abstraccién, ya que los cédigos GDR agrupan cédigos de la
CIE, que en su aplicacién son abstracciones de los datos de la
historia clinica. El propésito de los GDR es proveer un nimero
reducido de cédigos que permita clasificar las hospitalizacio-
nes segun la gravedad de la enfermedad?’. Los GDR agrupan
a los pacientes segin su complejidad o gravedad, lo que faci-
lita la estimacién del tiempo de estancia y los recursos que
consumiran.

;Cuando se utiliza? Aunque la aplicacién de los GDR es
principalmente administrativa, los resultados de su aplica-
cién se reflejan en la practica clinica. Por ejemplo, la agrupa-
cién de los pacientes de un hospital segin su complejidad y su
consumo de recursos permite a la institucién comparar ser-
vicios similares con los de otras instituciones, determinar el
comportamiento real del costo por cada paciente y comparar
el costo especifico de cada morbilidad y el costo por protocolo
de atencidn clinica. Este estandar codificado permite a los
equipos administrativos y clinicos analizar los casos clinicos
usando un mismo lenguaje, lo que permite la comparacién

con otros centros de atencién. El analisis de los casos con base
en su complejidad permite asignar recursos segin la relacién
de costo y beneficio’®.

Systematized Nomenclature of Medicine-Clinical Terms
(SNOMED-CT)

A diferencia de los sistemas de codificacién CIE y GDR,
SNOMED-CT es una recopilacién de terminologia médica
organizada sistemdaticamente para el procesamiento com-
putarizado. El propédsito de esta nomenclatura es facilitar el
desarrollo de sistemas de HCE que permitan el intercambio
de informacién entre diferentes sistemas?®.

En SNOMED-CT, los conceptos estdn organizados en una
jerarquia del tipo «es_un(a)» (en inglés, IS-A hierarchy), por
ejemplo: «<Neumonia bacteriana» es_una «enfermedad del
pulmén». Un concepto también puede tener varias relaciones
es_un(a); por ejemplo, «<Neumonia bacteriana» es_una «infec-
cién bacteriana» y también «Neumonia bacteriana» es_una
«neumonia infecciosa».

SNOMED-CT también permite agregar términos para enri-
quecer la descripcién del concepto; por ejemplo, se puede
afiadir términos que describan el agente causal («agente bac-
teriano») o el proceso patoldgico («<inflamacién»).

También se puede incluir atributos como «inicio» o «gra-
vedad», lo que permitiria calificar la neumonia como «de
inicio agudo» y asignarle un grado de gravedad. El uso de
diversos términos en combinacién con el concepto principal
(«Neumonia bacteriana») se conoce como proceso de pos-
coordinacién?®. En un lenguaje precoordinado, los términos
se combinan en el momento de la descripcién, mientras que
en un lenguaje poscoordinado los términos se coordinan en
el momento de la recuperacién de un término.

;Cudndo se utiliza? Un investigador clinico que busque
conocer la prevalencia de una enfermedad crénica y sus com-
plicaciones (p. ej., diabetes mellitus) en varios centros hos-
pitalarios necesitaria un marco de referencia que le indique
las diversas formas en que puede codificarse la enfermedad:
SNOMED-CT proporciona dicho marco.

Si los codigos diagnédsticos de los centros de atencién tie-
nen como referencia las relaciones conceptuales del sistema
SNOMED-CT, los datos de prevalencia se pueden agregar de
manera exacta y precisa. La capacidad descriptiva del sistema
también proveeria otras ventajas; por ejemplo, el investigador
podria partir de la generalidad —«diabetes mellitus»—y gra-
dualmente alcanzar mayor especificidad diagnéstica usando
combinaciones de términos, como «diabetes mellitus asociada
con cetoacidosis» o «diabetes mellitus asociada con manifes-
taciones neurolégicas». El uso del estdndar también permitiria
el uso de métodos de biisqueda computarizados més precisos
y rapidos, mientras que su ausencia dificultaria la deteccién
de las diversas formas diagnésticas de la enfermedad?®.

Unified Medical Language System (UMLS)

Con el mismo propédsito que caracteriza el SNOMED-CT, el
UMLS se disen6 para la implementacién y el desarrollo de la
HCE, buscando facilitar el desarrollo de sistemas que «com-
prendan» el significado del lenguaje médico??. La principal
caracteristica del UMLS es la integracién de tesauros y ontolo-
gias desarrolladas independientemente, y su principal herra-
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mienta es el metatesauro: una base de datos multilenguaje
que contiene informacién sobre conceptos biomédicos, sus
nombres y sus relaciones.

El metatesauro estad construido a partir de las versiones
electrénicas de diferentes tesauros médicos, clasificaciones,
codigos y vocabularios controlados, utilizados en el cuidado
de pacientes, gerencia hospitalaria, estadisticas de salud
publica, indexacién de literatura cientifica, e investigacién
basica y clinica?? y agrupa: c6digos CPT (Current Procedural
Terminology) o cédigos de procedimientos médicos desarro-
llados por AMA (American Medical Association), CIE-10, LOINC
(Logical Observation Identifiers Names and Codes, o c6digo uni-
versal para la identificacién de observaciones clinicas y de
laboratorio), MeSH (Medical Subject Headings), RxNorm (nombre
normalizados de medicamentos) y SNOMED-CT.

;Cuéndo se utiliza? Una facultad de medicina interesada
en identificar las dificultades que sus residentes encuentran
al realizar entrevistas clinicas a los pacientes puede desarro-
llar una investigacién en la que se analicen grabaciones de
entrevistas clinicas.

Tal andlisis puede identificar en el lenguaje empleado por
los residentes conceptos clave asociados al diagndstico y el
tratamiento, asi como datos especificos del paciente y su
familia. Un reto en la realizacién de este trabajo es que los
residentes pueden usar diferentes términos para referirse al
mismo concepto. Para enfrentar este reto, los investigadores
pueden emplear el método de integracién semantica, que con-
siste en la interrelacién de informacién proveniente de diver-
sas fuentes?3. En el caso de la investigacién de la facultad, la
integracién semdntica emplea dos fuentes de informacién:
las grabaciones y el metatesauro del UMLS. Al identificar en
las grabaciones lo conceptos definidos en el UMLS, el anali-
sis puede concentrarse en aspectos tales como la compren-
sién del concepto por el residente, sus habilidades para la
comunicacion efectiva y su capacidad para llevar a cabo el
interrogatorio®*.

Buisqueda de literatura cientifica

Medical Subject Headings (MeSH)-Descriptores en Ciencias de la
Salud (DeCS)

MeSH es el tesauro utilizado por la National Library of Medicine
(NLM) para indexar las referencias bibliograficas de PubMed?>.
Por su parte, el DeCS lo estableci6 la Biblioteca Regional de
Medicina (BIREME) para la indexacién de documentos dis-
ponibles en la Biblioteca Virtual en Salud (BVS). El DeCS se
desarrollé a partir del MeSH con el objetivo de utilizar termi-
nologia comun para la bisqueda de literatura cientifica en
tres idiomas (espafiol, portugués e inglés)26.

Los términos en MeSH y en DeCS estan organizados tanto
alfabéticamente como en estructura jerarquica. Estas estruc-
turas parten de términos generales de amplio significado
(p. €j., en MeSH, Anatomy y en DeCS, Anatomia), y conforme
se desciende en la jerarquia, se encuentran términos cada
vez mas especificos (p. ej., en MeSH, Sense Organs y en DeCS,
Organos de los sentidos; MeSH, Eye y DeCS, Ojo).

Cada término cuenta con un encabezado general (Heading
en MeSH y Clase en DeCS) y subencabezados mas especi-

ficos (p. ej., en MeSH el término Eye tiene un heading Eye y
sub-headings: secretion, microbiology, metabolism, etc. En DeCS
este término corresponderia a clase Ojo, subclases: secrecién,
microbiologia, metabolismo, etc.).

MeSH y DeCS fueron creados con el propésito de facilitar
el acceso a la literatura cientifica en el campo de la biome-
dicina. Ademas de los términos originales del MeSH, DeCS
incluye conceptos de salud publica, homeopatia y vigilancia
sanitaria. DeCS también provee los términos en portugués y
espaiiol para UMLS.

;Cuéndo se utiliza? Un médico que desee estudiar la evi-
dencia cientifica acerca de las caracteristicas operativas de
una prueba diagndstica puede utilizar los términos MeSH y
DeCS para buscar articulos relevantes en las bases de datos
correspondientes (PubMed y BIREME). Por otro lado, el hecho
de que las palabras clave incluidas en un articulo se corres-
pondan con términos MeSH o DeCS sirve de guia para la
indexacién y facilita la busqueda de literatura.

Correlacién entre Genotipo y Fenotipo

Gene Ontology (GO)

Gen Ontology fue desarrollada por el Consorcio GO, y tiene por
objetivo proveer un vocabulario estructurado y controlado
que describa la localizacién, los productos y las funciones de
los genes de diferentes especies?’. Originalmente GO incluia
las bases de datos genémicos de ratén (Mouse Genome Database
[MGD]), mosca (Drosophila [FlyBase]) y levadura (Saccharomyces
Genome Database [SGD]). Actualmente GO agrupa informacién
de 16 fuentes: la comunidad para la anotacién de Escherichia
coli (the Community annotation for Escherichia coli [EcoliWiki]) y
la base de datos genémicos de Rattus norvegicus (Rat Genome
Database [RGD]). GO también forma parte del metatesauro del
ULMS.

La descripcién de un producto génico se denomina ano-
taciéon. El uso més relevante de GO es la prediccién de las
funciones de un gen basada en los patrones de anotaciones.
Si varias anotaciones para dos atributos tienden a aparecer
juntas en la base de datos, un gen que tenga uno de los atri-
butos probablemente también posea el otro. Las predicciones
funcionales pueden realizarse aplicando conocimiento previo
para inferir la funcién de una nueva entidad, sea esta un gen
o una proteina?8.

GO esta formado por tres ontologias, cada una de las cua-
les organiza y describe los productos génicos en diferente
manera: Funcién molecular (FM), que describe la actividad
bioquimica del producto génico; Proceso biolégico (PB), que
describe a qué evento bioldgico contribuye el producto génico,
y Componente celular (CC), que describe la localizacién celular
donde el producto génico ejerce su actividad bioldgica?? (fig.).

;Cuéndo se utiliza? Un investigador en busca de objetivos
celulares para los mecanismos de accién de un antibiético
necesita conocer los productos génicos involucrados en la sin-
tesis proteica bacteriana, poniendo énfasis en las diferencias
entre las secuencias de los genes o las estructuras protei-
cas de las células humanas y las bacterianas. Si una base de
datos describe que dichas moléculas estén involucradas en la
«traduccién proteica» mientras que otras bases de datos utili-
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zan el término «Sintesis proteica», encontrar la equivalencia
entre los términos es muy dificil aun para una computadoraZ°.
GO provee al investigador una descripcién coherente de los
productos génicos utilizando un vocabulario controlado que
describe con exactitud los procesos biolégicos con que estan
relacionados. GO también ayuda al investigador a identificar
las similitudes entre los procesos de ambas especies y las
diferencias especificas requeridas para que el efecto terapéu-
tico se ejerza contra la bacteria, para minimizar el dafio en
las células humanas.

Foundational Model of Anatomy Ontology (FMA)

El FMA es un modelo formal de la anatomia humana que
detalla sus estructuras hasta las escalas celular y subcelu-
lar, con sus propiedades y relaciones3!. El FMA comprende
cuatro componentes que representan diferentes aspectos de
la anatomia humana. El primer componente es la anatomia
taxonémica (Anatomical Taxonomy [AT]), que organiza jerarqui-
camente los componentes anatémicos. A través del segundo
componente, la abstraccién estructural anatémica (Anatomical
Structural Abstraction [ASA]), el FMA expresa las relaciones
entre los componentes anatémicos empleando expresiones
como: partes constituyentes, contenido_en y conectividad.

El FMA representa la anatomia en forma candnica, es decir,
las relaciones expresadas son ciertas para la estructura ana-
témica humana, y no como un conjunto de atributos de un ser
humano en particular. El tercer componente, la abstraccién
de la transformacién anatémica (Anatomical Transformation
Abstraction [ATA]), permite al FMA representar estructuras
que cambian con el tiempo (p. €j., desarrollo embrionario).
Por altimo, el FMA provee un metalenguaje consistente en un
conjunto de reglas y principios (axiomas anatémicos) que los
demés componentes de la estructura deben cumplir32.

;Cudando se utiliza? E1 FMA facilita el desarrollo de pro-
gramas para analizar imagenes obtenidas por resonancia
magnética. La ontologia permite la anotacién de las image-
nes (proceso por el cual se asignan etiquetas o palabras clave
a una imagen digital) segin las relaciones anatémicas utili-
zando vocabulario estandarizado. El FMA provee a los desa-
rrolladores un marco de referencia para analizar las iméagenes
respetando la realidad anatémica y proveyendo informacién
mas alld de la definicién conceptual33. Por ejemplo, una parte
de la imagen de un riién puede anotarse como «segmento
anterosuperior del rinén derecho», y usando la FMA se puede
anadir relaciones como: «hace parte del segmento superior
del rifién», «<hace parte del rinén derecho», «<hacer parte de
sistema urinario», «tiene suplencia arterial de la rama antero-
superior de la arteria renal derecha», etc. La ontologia permite
representar las relaciones entre las anotaciones en términos
de relaciones entre las entidades anatémicas (p. €j., suplencia
arterial, drenaje venoso, drenaje linfatico, partes constituyen-
tes, relacién espacial, etc.)34.

Intercambio de datos
Health Level Seven (HL?)

HL7 es una organizacién sin d&nimo de lucro dedicada a pro-
veer estandares para intercambio, integracién y recuperacién

de informacién electrénica relacionada con la provisién y la
evaluacién de servicios de salud®.

Usualmente se requiere mas de un sistema de informacién
para sustentar los procesos clinicos y administrativos de un
hospital. La calidad del intercambio de informacién entre esos
sistemas tiene un impacto considerable en la efectividad y
la eficiencia de los procesos. HL7 provee una serie de estan-
dares flexibles, guias y metodologias a través de las cuales
varios sistemas hospitalarios pueden comunicarse entre si.
HL7 proporciona un lenguaje comun para intercambiar men-
sajes entre los sistemas de informacién e interpretar su signi-
ficado considerando el contexto y el contenido de los datos3®.

¢;Cuando se utiliza? En el caso del cribado neonatal de
enfermedades metabdlicas, se requiere la participacién de
diversos grupos de atencién clinica: médicos tratantes, perso-
nal de enfermeria, laboratorio clinico y farmacia, ademas de
las areas responsables del reporte epidemiolégico y de salud
publica. Debido a la naturaleza de estas enfermedades, la
comunicacién entre estos grupos debe ser coordinada, rapida
y efectiva. Una forma de mejorar la comunicacién entre los
sistemas involucrados es implementar mensajes que usen el
estandar HL7 y contengan conjuntos de cddigos derivados de
SNOMED-CT junto con el resultado de las pruebas diagnoés-
ticas realizadas expresado unidades de medicién estandari-
zadas. De esta forma, todos los grupos involucrados reciben
un mensaje estandarizado con la informacién necesaria para
actuar rapidamente cuando detecten un caso?’. En ausencia
de un estandar para el intercambio de informacién, las diver-
sas interpretaciones de los datos pueden generar errores.

El principal objetivo: el paciente

La aplicacién de estdndares de informacién a los sistemas
de atencién en salud han recibido el impulso de iniciativas
gubernamentales y privadas que tienen por objetivo dismi-
nuir los errores médicos, evitar o detectar rapidamente even-
tos adversos e incrementar la seguridad del paciente en el
medio hospitalario3®. Las recomendaciones sobre la imple-
mentacién de estos estdndares se ha basado principalmente
en estudios relacionados con errores médicos?’, la optimiza-
cién del uso de recursos segun perfiles epidemiolégicos de
morbilidad y mortalidad y el mejoramiento de la calidad del
cuidado?®.

En Colombia, el Ministerio de la Proteccién Social expidié
en 2008 la Politica de Seguridad del Paciente. Dicha politica
indica que, para reducir los errores en el proceso de medica-
cién, las 6rdenes médicas deben realizarse por computador
y se debe implementar la HCE y establecer mecanismos en
los sistemas informéticos que generen alarmas sobre eventos
adversos, alergias, interacciones o indicios de atencién inse-
gura. La politica también resalta la importancia de definir
planes de contingencia para mitigar los riesgos relacionados
con el uso conjunto de HCE e historia fisica*!.

La implementacién de estas recomendaciones obliga a las
instituciones a implementar estandares de los sistemas infor-
maticos con el objetivo de mejorar la atencién al paciente
y garantizar su seguridad durante la atencién clinica. Sin
embargo, es importante anotar que ni estdndares ni computa-
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doras son garantia suficiente para alcanzar este objetivo. Los
estandares no estan aceptados universalmente, cada estandar
tiene sus propias limitaciones y su correcta implementacién
depende de los recursos invertidos en el desarrollo del soft-
ware y su implementacién en el hospital®?.

El esfuerzo econémico y los retos tecnolégicos tam-
bién son limitaciones en el proceso de alcanzar la atencién
6ptima, y ain mds importante, se debe tener en cuenta que
implementar nuevas tecnologias genera nuevos problemas
en la préctica, las enfermedades del progreso médico han
estado presentes desde la irrupcién de nuevas tecnologias
en medicina.

El uso de estandares en IM tiene el potencial de generar
desarrollos notables en la atencién clinica, que permitan que
la historia clinica del paciente sea consultada por sus médi-
cos tratantes aun cuando este se desplace entre instituciones
integrando los resultados histéricos de pruebas de laborato-
rio, alertando al médico sobre potenciales eventos adversos e
interacciones entre medicamentos, poniendo a disposicién del
meédico la literatura cientifica que respalde la mejor atencién
de cada caso y apoyando el desarrollo de nuevas formas de
atencién clinica como la telemedicina y la prescripcién de
medicamentos online. Estos desarrollos deben tener como pro-
pésito mejorar la atencién del paciente, velar por su seguridad
y mantener la confidencialidad de su informacién.
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