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Summary
Publishing open data as linked data is a significant trend in not only the Semantic Web community but also

other domains such as life science, government, media, geographic research and publication. One feature of linked
data is the instance-centric approach, which assumes that considerable linked instances can result in valuable knowl-
edge. In the context of linked data, ontologies offer a common vocabulary and schema for RDF graphs. However,
from an ontological engineering viewpoint, some ontologies offer systematized knowledge, developed under close
cooperation between domain experts and ontology engineers. Such ontologies could be a valuable knowledge base
for advanced information systems. Although ontologies in RDF formats using OWL or RDF(S) can be published as
linked data, it is not always convenient to use other applications because of the complicated graph structures. Conse-
quently, this paper discusses RDF data models for publishing ontologies as linked data. As a case study, we focus on
a disease ontology in which diseases are defined as causal chains.

1. は じ め に

近年，医療分野における情報化は世界的に進められて
おり，電子カルテをはじめとする病院システムの情報化
やそれに伴い蓄積された多量の情報の有効活用などが盛
んに行われている．そのような医療情報システムの高度
化を支える知識基盤として，医療分野を対象としたオン
トロジー構築が求められている [大江 10]．このような背
景の下，筆者らは厚生労働省の支援を受け，オントロジー
工学の成果を駆使した適切な概念化に基づく洗練された

臨床医学オントロジーを目指し，オントロジー構築を進
めてきた [古崎 08, Mizoguchi 09, 11]．その構築過程は，
オントロジー工学者と臨床医を含む医療領域の専門家の
綿密な協力の下で進められており，その成果となる臨床
医学オントロジーは，深い専門性とオントロジー的な整
合性を両立したものであると言える．構築された臨床医
学オントロジーには，13診療科の代表的な約 6，000の
疾患定義を対象とした疾患オントロジー，人体の全血管，
神経，筋肉および骨の接続関係の記述を含む，主要な解
剖学構造を定義した解剖学オントロジーなどが含まれる．
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これらの成果を有効に活用し，様々な医療情報システム
の開発を促進するには，臨床医学オントロジーをオープ
ンな知識基盤として公開することが望まれる．そこで本
研究では，近年，様々な領域におけるデータの公開手法
として注目されている Linked Data技術を利用し，臨床
医学オントロジーを Linked Open Data (LOD)として公
開することを検討する．Linked Dataは，形式上は RDF
で書かれたデータであるため， OWLや RDF(S)などの
RDF形式で表現したオントロジーを Linked Dataとして
公開することは容易にできる．しかし，OWLなどのオ
ントロジー記述言語は適切な推論処理を行うことを前提
としたクラスレベルの記述を中心に設計されているのに
対し，Linked Dataではインスタンス間のリンクを中心
とした処理を中心に考えられている．そのため， OWL
形式のオントロジーをそのまま Linked Dataとして公開
しただけでは，必ずしも，利便性に富んだ LODになる
とは限らない．そこで本研究では，疾患オントロジーを
例として，臨床医学オントロジーの有効活用を促進する
にあたって適切な LODとしての公開方法を検討する．

以下，2章では Linked Dataにおけるオントロジーの
役割について述べ，続く 3章では本研究で LOD化の対
象とする疾患オントロジーの概要を述べる．4章では疾
患オントロジーの LOD化の方針について考察し，疾患
を構成する因果連鎖を対象とした LOD化を行う．5章で
関連研究について述べ，6章で本研究を総括すると共に，
臨床医学オントロジーを LOD化するにあたっての今後
の課題と展望を述べる．

2. Linked Dataにおけるオントロジーの役割

オントロジー（Ontology）は存在論を意味する哲学の
用語であるが，情報学の分野においては，「概念化の明示」
[Gruber 92] や「人間が対象世界をどのように見ている
かという根源的な問題意識を持って物事をその成り立ち
から解き明かし，それをコンピュータと人間が理解を共
有できるように書き記したもの」[溝口 05]という意味で
用いられる．セマンティックWebにおいてメタデータを
表現するスキーマや語彙を提供すると共に，データのセ
マンティクスを与える役割を担う．Linked Data におい
ては相互に連結（リンク）されたインスタンスを公開す
ることがオントロジーを厳密に定義することよりも重要
視される傾向がやや見られるが，オントロジーの果たす
役割は変わっていない．他のデータと多くのリンクを持
つ膨大なデータセットは，たとえオントロジーに基づい
ていなくとも十分な価値がある場合もあるが，それらの
データの効率的かつ一貫性の持った活用には共通語彙や
スキーマを提供するオントロジーの役割が重要となる．

実際に，Linked Open Dataとして公開されているデー
タセットの多くはオントロジーに基づいている．例えば，

DBpedia∗1 の英語版は 377万の事物に関するデータが含
まれているが，そのうち 235万が 500クラスと 1900プ
ロパティの定義を含むオントロジー∗2に基づき分類され
ている．これは Linked Dataにおけるオントロジーの典
型的な利用法であり，多くのオントロジーが同様の目的
で公開されている．バイオインフォマティクス分野のオン
トロジーを公開するための著名なポータルサイトである
NCBO BioPortal[Whetzel 11]には 355のオントロジーが
公開されると共に相互のリンク付けが行われており，生
命科学分野における Linked Dataの一翼を担っている∗3.
一方，インスタンス（データ）記述のためのスキーマ

や語彙を提供することよりも，オントロジー自体を意味
処理のための知識基盤として用いることを中心的な役割
として公開されているオントロジーがある．このような
オントロジーは，領域独立な汎用的知識の提供を目的と
したCyc∗4やWordNet∗5と特定領域における専門知識の
提供を目的としたSNOMED-CT∗6やGalen∗7などに大別
できる．これらのオントロジーは先に述べたLinked Data
におけるスキーマや語彙の提供を目的としたものに比べ，
多くのクラス定義を持つ傾向にある．例えば，日本語に
おける汎用知識の提供を目的として開発されている日本
語Wikipediaオントロジー (JWO)∗8は 160,000のクラス
定義を含む [玉川 11, Tamagawa 12]．同じくWikipedia
を元に構築されている DBPedia英語版では 500クラス
しか定義されていないことを考えると，この違いは，主
として想定しているオントロジーの利用方法の違いがそ
の一因であると思われる．すなわちオントロジーそのも
のを構造化された知識として用いる際には，より詳細な
クラス定義が必要とされる．
本研究における疾患オントロジーの LOD化は，疾患

定義そのものを構造化された医療知識基盤として利用す
ることを想定したものである．

3. 疾患オントロジーの概要

近年の医療情報システムには膨大なデータが蓄積され
ており，それらのデータを活用したシステムの高度化を
目指した知識処理のための基盤知識として，様々なオント
ロジーの構築が進められている．疾患オントロジーとし
て代表的なものには，OGMS [Scheuermann 09]，DOID
[Osborne 09]，IDO [Cowell 10]などがあるが，これらの
オントロジーは属性（プロパティ）を中心とした疾患定
義を行っている．それに対して筆者らは，疾患を異常状態
の因果連鎖から構成されるものとして捉える River Flow
Model of Diseaseというモデル [Mizoguchi 11]を提案し

∗1 http://dbpedia.org/
∗2 http://mappings.dbpedia.org/server/ontology/
∗3 http://bioportal.bioontology.org/. 2013 年 8 月 17 日時点
∗4 http://www.cyc.com/
∗5 https://wordnet.princeton.edu/
∗6 http://www.ihtsdo.org/snomed-ct/
∗7 http://www.opengalen.org/
∗8 http://www.wikipediaontology.org/query/
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ている．本研究で LOD化を行う疾患オントロジーはこ
のモデルに基づいており，「ある疾患の原因となる異常状
態は何か？」や「ある疾患が，どのような異常状態の遷
移を引き起こし，どのような症状が現れるか？」といっ
た質問に答えることができる因果連鎖に関する詳細な情
報が含まれている．本章では，この疾患オントロジーに
おける疾患定義とその計算機表現の概要について述べる．
なお，本研究では疾患オントロジーの LOD化を中心課
題としており，River Flow Modelや疾患定義のオントロ
ジーとしての表現の詳細については別稿での報告を予定
している．

3 ·1 疾患の概念定義

疾患を理解する上では，その疾患が何を起因としてお
り，どのような結果（病態や症状）を引き起こすかを適
切に捉えることが重要とされる．そこで本研究では，疾
患概念を「その原因と途中経過を含めた一連の状態変化
の連鎖と，それにより引き起こされている結果状態との
総体」として捉える [大江 10, Mizoguchi 11]．すなわち，
疾患は人体に現れる状態変化による因果連鎖から構成さ
れる従属的実在物として定義される．ここで因果連鎖は
川の流れのように自らを変化させるものとして捉えるこ
とができ，オントロジー的には持続物の下位概念として
定義できる [Mizoguchi 11,古崎 11]．疾患定義に用いら
れる因果連鎖（以下，疾患連鎖と呼ぶ）は人体に現れる
（異常）状態とその間の因果関係から成り，その種類は，

汎用疾患連鎖 人体で起こりうると思われる全連鎖．す
べての疾患から共通して参照される．

疾患定義連鎖 疾患定義に必要な連鎖．その疾患を発症
した患者には共通して見られる．

派生連鎖 ある疾患定義連鎖から上流/下流方向に汎用疾
患連鎖を辿って得られる連鎖．上流側はその疾患の
原因と考えられうる連鎖，下流側はその疾患を発症
した患者に起こりうる連鎖を意味する．

に分かれる．

疾患定義の中心は「疾患定義連鎖」であり，疾患の is-a
関係は，疾患定義連鎖の範囲の包含関係で表される∗9．例
えば，糖尿病の疾患定義連鎖が「インスリン作用不足→
高血糖」であるとすると∗10，「β細胞の破壊→血中インス
リン量の絶対的低下→インスリン作用不足→高血糖」を
疾患定義連鎖とする１型糖尿病は糖尿病の下位概念とな
る（図 1）．すなわち，疾患の下位概念の定義は，疾患定
義連鎖の範囲を派生連鎖に沿って上流・下流に広げたも
のとなる．

一方，派生連鎖は，定義には含まれないがその疾患で
典型的に見られると思われる異常状態の連鎖を表す「疾

∗9 疾患定義連鎖の範囲は変わらないが，それを構成する異常状
態がより詳細な状態に特殊化されることにより下位疾患が定義
されることもある．

∗10 これは説明用に簡略化したものであり，本研究の疾患オント
ロジーにおける糖尿病の定義とは異なる．

…

…

…

…

図 1 糖尿病における疾患連鎖の例

患派生連鎖」と，すべての汎用疾患連鎖を辿ることで得
られる「一般派生連鎖」に分かれる．本研究では，臨床
医が自らの持つ専門知識と臨床の教科書の記述をもとに，
各疾患の疾患定義連鎖および一般派生連鎖を定義するこ
とで，疾患オントロジーを構築した．

このように臨床医の手によって定義された各疾患を構
成する因果連鎖（疾患定義連鎖と疾患派生連鎖）を一般
化することで，通常は，定義することが現実的には不可
能と思われる人体で一般的に起こりうると考えられてい
る全ての因果連鎖（汎用疾患連鎖）を，ボトムアップ的
に定義することができる．当然ながら，この方法で定義
した汎用疾患連鎖は，現実世界で人体に起こりうる全て
の因果連鎖を網羅したものではないが，本疾患オントロ
ジーで定義した全疾患において臨床医が関心を持つ範囲
で起こりうると思われる全連鎖に相当する．よって，こ
の汎用疾患連鎖を用いることで，疾患定義の際に直接記
述した因果連鎖のみならず，全診療科を横断した汎用疾
患連鎖を用いた推論が可能となる．

なお，2013年 3月 11日時点で本疾患オントロジーに
は，13診療科に渡る 6,302の疾患と，その疾患を構成す
る 21,669の異常状態が定義されている∗11．

3 ·2 疾患オントロジーの計算機表現

図 2に疾患オントロジーにおける疾患定義の「法造」
による計算機表現の例を示す．疾患（「狭心症」）の右に
示された「因果構造物」と書かれた長方形は，因果連鎖
の一般構造を定義した概念への参照を示しており，疾患
が因果連鎖から構成されることを表している．疾患連鎖
に現れる異常状態は「構成要素」として列挙され，それら
が疾患定義連鎖/疾患派生連鎖のいずれに属するかは「連
鎖種別」属性で表される．異常状態間の因果関係は「原
因/結果」スロットの相互参照で表現されており，必要に
応じて発生確率属性が付与される．下位疾患の定義では，
上位疾患から継承された構成要素の特殊化や，新たに疾
患定義連鎖/疾患派生連鎖の範囲に入った異常状態の構成

∗11 このうち 2,103疾患（13,910の異常状態）の定義が 2010-2012
年度のプロジェクトで大幅に見直されたものである．
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図 2 疾患定義の計算機表現例

要素との追加が行われる．

なお，各構成要素は汎用連鎖として定義された異常状
態を参照し，各異常状態の定義からその疾患定義に必要
とされる定義のみを継承することで，疾患の種類に依ら
ない汎用疾患連鎖との違いを明示している．すなわち，疾
患定義における構成要素は，異常状態オントロジーの 3
階層モデルにおけるレベル 3「特定のコンテキスト（疾
患）を構成する異常状態」に相当し，レベル 2「対象物
内で汎用的に現れうる異常状態」を参照することで定義
されている [山縣 12，Yamagata 12]．

4. 疾患オントロジーの Linked Open Data化

4 ·1 LOD化の基本方針
疾患オントロジーを LOD化するにあたり，最も容易

な方法としては，「法造」のオントロジーエクスポート機
能を用いて，疾患オントロジーを法造形式から OWL形
式のオントロジーに変換すればよい．しかし，OWL形
式に変換した疾患オントロジーをそのまま LODとして
公開したとすると，疾患の因果連鎖を取得するために複
雑な SPARQL クエリを用いる必要がある．例えば，異
常状態 Aから結果として起こりうる異常状態を辿る際に

hasCause
owl:onProperty

owl:allValuesFrom

rdfs:subClassOf

owl:Restriction
rdfs:type

Abnormal
_State
rdfs:subClassOf

hasResultowl:onProperty

owl:allValuesFrom

rdfs:subClassOf
rdfs:type

図 3 OWL を用いた汎用疾患連鎖の表現例

は，図 3のような空白ノードを含む RDFグラフの検索
を繰り返す必要がある．さらに，図 1のようなある疾患
定義に含まれる因果連鎖を取得しようとすると，図 3の
ような構造を持つグラフの検索に加え，上位疾患から継
承された owl:Restrictionを考慮した，更に複雑なクエリ
が必要となる．これは，結果として得られる図 1のよう
な因果連鎖を表すグラフ構造とは直観的に大きく異なり，
LODとして公開した際の利便性を考慮すると，あまり好
ましくないと思われる．

一般に，推論機構を用いて「ある因果連鎖のインスタ
ンスが疾患オントロジー上で定義されたどの疾患に分類
されるかを判定する」といった推論処理を行う際には，
OWL形式のオントロジーが用いられる．しかし，「疾患オ
ントロジーを疾患定義が体系化された知識基盤として参
照するのみで，特定の疾患のインスタンスを対象とした
処理をしない」ことを前提とすると，より簡易なRDF表
現を用いることにより，クラス定義として記述された情
報を効率的かつ直感的なクエリで取得できるような RDF
データモデルを用いる利点が大きいと考えられる．

そこで本研究では，後者の立場から，LODとしての利
用する際の利便性を考えた，疾患オントロジーの LOD
化を検討した．なお，初期的な検討を目的としたため，
LOD化の対象は疾患オントロジーのなかでも中心となる
疾患連鎖に限定した．

4 ·2 疾患連鎖 LODの RDFデータモデル

前節で述べた方針のもと，疾患オントロジーから疾患
連鎖に関する情報のみを抽出して RDF化した疾患連鎖
LODを構築した．疾患連鎖 LODにおいて，本来は「ク
ラス（概念）レベル」の情報である疾患および異常状態
の定義を，LODとして利用する際の利便性を考え，全て
インスタンス（RDFリソース）に変換している．

異常状態は Abnormal State タイプ（クラス）のイン
スタンスとして表現され，異常状態間の因果関係は has-
Causeおよび hasResultプロパティを双方向に記述するこ



400 人工知能学会論文誌 29巻 4号 SP-E（2014年）

とで表現される．発生確率が高い因果関係を表現するとき
には，これらのサブプロパティとして定義であるhasProb-
ableCauseおよび hasProbableResultを用いる．これらの
プロパティは，各異常状態の原因/結果となりうる異常状
態を表し，それらを全ての異常状態から辿ることで汎用
疾患連鎖が得られる．

一方，疾患はDiseaseタイプのインスタンスとして表現
され，疾患定義連鎖および疾患派生連鎖を構成する異常
状態は，hasCoreStateおよび hasDerivedStateプロパティ
を用いて表される．また，通常の OWLや RDF(S)では
rdfs:subClassOfを用いて is-a関係が表されるが，疾患連
鎖 LODでは各異常状態および疾患がインスタンスとし
て表現されているため，異常状態および疾患の is-a関係
を表すために，それぞれ subStateOfおよび subDiseaseOf
というプロパティを導入した．

図 4 に疾患 A とその下位疾患 B の疾患連鎖（上図）
を RDFで表現した例（下図）を示す．各疾患を構成する
疾患定義連鎖および疾患派生連鎖を取得するには，各疾
患との間に hasCoreStateおよび hasDerivedStateプロパ
ティを持つ異常状態を全て取得し，それらの異常状態間
の hasCause/hasResultプロパティを辿ればよい．ここで，
各異常状態は，3.2節で述べた疾患オントロジーにおける
扱いとは異なり，「汎用疾患連鎖を表す異常状態」と「疾患
の構成要素となる異常状態」は区別せずに，同一のインス
タンスとして表されている．しかし，hasCause/hasResult
プロパティでつながった異常状態が同じ疾患との間に has-
CoreState/hasDerivedStateプロパティを持つか否かで，そ
の因果関係がその疾患の疾患定義連鎖/疾患派生連鎖に含
まれるか否かの判定ができる．図 4の疾患 Aの場合，異
常状態２の結果として異常状態４が記述されているが，異
常状態４は疾患Aとの間に hasCoreStateも hasDerived-
Stateも持たないので，疾患 Aの定義連鎖にも疾患派生
連鎖にも含まれないことが分かる．

なお，疾患 Bのように上位疾患を持つ疾患の疾患連鎖
を取得する場合には，subDiseaseOfを辿って得られる上
位疾患に含まれる疾患連鎖を合わせて取得する必要があ
る．このような処理を避け，上位疾患の有無に関わらず
同じ方法で疾患連鎖を取得できるようにするには，あら
かじめ全上位疾患から継承された構成要素となる異常状
態に対して hasCoreState/　 hasDerivedStateプロパティ
を持たせておくという方法が考えられる．しかし，この
方法では，下位の疾患になればなるほど上位と同様に記
述を多く持たせる必要があり冗長となるため，本疾患連
鎖 LODではこの方法を採用しなかった．また，3.2節で
は紙面の都合で説明を省略しているが，疾患の構成要素
となる異常状態が下位疾患でより詳細な異常状態に特殊
化される場合も，異常状態間の isSpecializedFromプロパ
ティで適切に表現できる．

A

B

A

B

A

2 3

hasCoreState
hasCoreState

hasDerivedState

B
hasCoreState hasDerivedState

hasDerivedState

hasResult

hasCause

hasResult

hasCause

hasResult

hasCause

hasResult

hasCause

hasResult hasCause

subDiseaseOf

Disease type

Abnormal_State type

図 4 疾患連鎖（上図）の RDF 表現（下図）例

4 ·3 SPARQLクエリの例
図 5に疾患連鎖LODから異常状態および疾患定義に関

する情報を取得する SPARQLクエリの例を示す∗12．全
ての異常状態の一覧を取得するには，(a1)に示すように
Abnormal Stateタイプの全インスタンスを取得すればよ
い．一方，指定した異常状態の原因/結果となる異常状態
を取得するには， hasCasue/hasResultプロパティをたど
れば良い．例えば， (a2)は指定した異常状態の原因とな
る異常状態を全て取得するクエリである．さらに，指定
した異常状態を通る因果連鎖（一般派生連鎖）に含まれ
る全異常状態は，(a3)のクエリで取得することができる．

続いて，疾患定義に関するクエリ例について述べる．全
ての疾患の一覧を取得するには，異常状態の場合と同じ
ように，(d1)で示すクエリで Diseaseタイプの全インス
タンスを取得すれば良い．また，ある疾患の上位概念とな
る疾患（以下，上位疾患と呼ぶ）の一覧は，subDiseaseOf
プロパティを再帰的に辿る (d2)のクエリで取得できる．
一方，ある疾患定義に含まれる，疾患定義連鎖および疾患
派生連鎖を得るには，上位疾患の定義を考慮しない場合
は，それぞれ (d3)および (d4)に示すクエリを用いて，指
定した疾患と hasCoreStateおよび hasDerivedStateプロ
パティを持つ異常状態を取得すれば良い．さらに，(d2)，

∗12 こ こ で 示 す ク エ リ 例 は ，SPARQL 1.1
（http://www.w3.org/TR/sparql11-query/）を用いている．
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abn_id is_id

図 5 SPARQLクエリの例

(d3)，(d4)を組み合わせた (d5)のクエリを用いることで，
上位疾患からの継承も考慮した，ある疾患定義に含まれ
る全因果連鎖を取得することができる．なお，ここまで
の例では，因果連鎖に含まれる異常状態の一覧を取得す
るクエリを示したが，因果連鎖に含まれる「異常状態間
の因果関係」を得るには，(d6)のようなクエリを用いれ
ば良い．このクエリでは，指定した疾患定義を構成する
因果連鎖に含まれる全異常状態間のプロパティを取得で
きる．

上述のように 4.2節で示した RDFデータモデルでは，
疾患連鎖の情報が OWL形式に比べて直観的に表現され
ており，必要な情報を比較的簡易なクエリで取得するこ
とができる．なお本データモデルでは，現状の疾患オン
トロジーで定義されている疾患連鎖に関する情報は，全
て表現されている∗13．

∗13 [山縣 12, Yamagata 12] で議論されている異常状態オントロ
ジーの内容については，疾患オントロジー自体でも構築途中の
ため，現状の疾患連鎖 LOD には含まれていない．

4 ·4 RDF化に伴う短所
前節で述べたように，疾患オントロジーにおける疾患

連鎖の情報は，4.2節で示した RDFデータモデルですべ
て表現されている．しかし，OWLや RDF(S)といった標
準化されたオントロジー記述言語で予め定義されている
語彙を用いていないため，それらの記述言語に準拠した
ツールや推論機構を用いた意味処理が行えないという欠
点がある．

例えば，概念間の is-a 関係は OWL や RDF(S) では
rdfs:subClassOf用いて表されるが，本モデルでは異常状
態および疾患の is-a 関係を表すために，それぞれ sub-
StateOfおよび subDiseaseOfという独自のプロパティを
導入しているため，利用者はこの点を考慮した検索・推
論処理を行う必要がある．前述のように，上位概念の一
覧の取得（図 5(d2)）や上位概念から継承されるプロパ
ティの取得（図 5(d5),(d6)）であれあば，比較的簡単な
SPARQLクエリで行うことが出来る．しかし，OWLにお
けるプロパティの対称性（owl:SymmetricProperty），推
移律（owl:TransitiveProperty）などの特性記述といった，
より高度な推論を必要とする場合は，独自の RDFデー
タモデルで表現したオントロジーでは処理が複雑になる
と思われる．

すなわち，OWLのオントロジー記述言語を用いない
ということは，その言語で標準的にサポートされており，
そして多くのツールで標準的に実装されている推論処理
を適用することができなることを意味する．この欠点は
独自の推論機構を実装することである程度は軽減するこ
とができるが，一般に，OWLや RDF(S)に準拠した推
論処理が多く必要とされる場合には，本論文で示したオ
ントロジーを独自のデータモデルに基づいてRDF化する
ことは好ましくないと思われる．この点については，本
論文の手法を一般化する際に，より詳細な考察が必要な
課題である．

なお，本論文で対象とした疾患オントロジーにおいて
は，OWLにおける推論処理の利用を前提としておらず，
疾患連鎖に基づく疾患定義の情報を取得することが主
として想定されている利用方法であるため，この範囲に
おいては推論機構を利用できないという短所は問題にな
らない．ただし，より汎用性・利便性を高めるために，
rdfs:subClassOfなどの基本的な語彙の一部については，
クエリが複雑にならない範囲で使用することも検討した
いと考えている．

4 ·5 疾患連鎖 LODの試作と公開
4.2節で述べたデータモデルに基づき，疾患オントロ

ジーから抽出した疾患連鎖を RDF形式に変換し，LOD
として公開した∗14．変換元の疾患オントロジーは代表的
な 6 診療科を対象とした 2013 年 1 月 29 日時点のもの

∗14 http://lodc.med-ontology.jp/，疾患連鎖 LOD の公開サイト
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図 6 疾患連鎖 LOD の SPAQLエンドポイント

で，約 1,800の疾患定義とそれを構成する約 12,000の異
常状態の定義を含む．なお，すべての疾患および異常状
態を表す RDFリソースには，それぞれ日本語および英
語のラベルを rdfs:labelを用いて付与している．
合わせて疾患連鎖 LODを外部システムから検索・利
用するための API（SPARQL エンドポイント）と，疾
患連鎖を図 1 のようなグラフ構造で可視化する疾患連
鎖 LOD Viewer を開発した．SPARQL エンドポイント
（図 6）には，初心者でもリストを選択するだけで簡単な
クエリを試すことができる「簡易クエリ入力支援機能」
と，検索結果から選択した RDFリソースを可視化する
機能，および，検索結果に疾患が含まれる場合は「疾患
連鎖 LOD Viewer」と連携して疾患連鎖を可視化する機
能も実装した．

一方，疾患連鎖 LOD Viewer（図 7）は，
•「疾患名」，「その疾患に含まれる異常状態名」から
疾患定義を検索

•リスト形式で表示した「疾患の is-a階層」（図 7- 1©）
から表示する疾患を選択

の何れかの方法で選択した疾患の疾患連鎖を可視化する
ことができる．本 Viewerは PCのみならず，タブレット
端末，スマートフォンなど様々なデバイスから利用可能な
Webサービスとして開発されている∗15．技術的には，疾
患連鎖 LODの SPARQLエンドポイントに対して選択し
た疾患の疾患連鎖の情報を取得するのに必要なSPARQL
クエリを発行し，その結果を用いて可視化している．す
なわち，本 Viewerで疾患連鎖が正しく表示されるとい
うことは，3.2節で議論した方法に沿って正しく疾患連
鎖の情報が取得できていることを示している．表示する
疾患の種類やクライアントの環境にも依存するが，無線
LAN接続下において疾患連鎖が表示されるまでに要する
時間は，概ね 2秒前後であり，現時点においては十分な
速度であると思われる．なお上述のシステムの開発にあ
たり，RDFデータベースには AllegroGraph4.10を可視
化部分には HTML5を利用している．

∗15 ただし，HTML5 に対応したブラウザが必要．

図 7 疾患連鎖 LOD の可視化ツール

5. 関 連 研 究

2章で述べたように，多くのオントロジーがLODとし
て公開されているが，それらの多くがセマンティックWeb
の標準技術として広く使われているオントロジー記述言
語であるOWL，RDF(S)を用いてクラス定義を表現して
いる．一方，本研究では，オントロジーを Linked Data
として利用する際の利便性を考慮し，クラス定義をイン
スタンスとして表現するために，独自の RDFデータモ
デルを導入している．

クラス定義のような概念レベルの情報をLinked Dataと
して公開するにあたり，本研究と同様に独自のRDFデー
タモデルを導入するアプローチを採用している例は，い
くつかの研究で見られる．例えば，AssemらはWordNet
[Assem 06a, 06b]のRDF表現について考察し，Linked D
ａｔａとして公開している．同様の議論は小出らも行っ
ている [Koide 06,小出 11]．これらの研究では，ある単
語に対する同義語集合である synsetを表現することに主
眼が置かれている．また，Nuzzoleseらは，FrameNetと
呼ばれる言語リソースを Linked Dataとして公開するた
めのパターンについて議論しており，FrameNetを RDF
および OWLに変換する手法を提案している．これらの
研究と比較した本研究の特徴は，LOD 化の対象として
いる疾患オントロジーにおける疾患概念のクラス定義が，
単に属性を列挙したものではなく，因果連鎖という比較
的複雑な概念構造により表されている点にある．そのた
め，クラス定義の概念構造を取得するには，より直感的
に理解しやすいクエリを用いることが重要になると考え
られる．

一方，OWL形式を用いて公開したオントロジーを，利
用しやすくする別のアプローチとして，必要な情報を取
得するためのクエリの複雑さを，独自のクエリ言語や検索
用インタフェースを導入することで吸収するという手法
もある．OWL用の検索言語としてDL-queryが提案され
ており，Protégéなどのオントロジー構築環境でもサポー
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トされている．また，BioPortal [Whetzel 11] や Spatial
Decision Support∗16[Raskin 12]といったオントロジー公
開用のポータルサイトでは，SPARQLに依らないオント
ロジー検索や，RDFグラフをそのままではなくオントロ
ジーの表現に特化した形式で可視化するGUIが用いられ
ている．オントロジーの検索・閲覧を行う際には，これ
らのアプローチも有用であると思われる．しかし，複数
の Linked Dataを横断的に利用したシステムを開発する
際には，全て SPARQLで検索できる方がより効率的であ
り，その際，直感的なクエリで必要な情報を取得できる
ことが，利便性の観点から重要と思われる．

特に疾患オントロジーが対象としている疾患定義は，対
象となる部位といった解剖学的情報，各疾患に関連する生
命科学分野の各種データ（疾患に関わる遺伝子，臨床デー
タ，治療方法，薬剤，など）と結びつけることで，新たな
知見を得られることが求められている．これらの生命科学
データの Linked Data化は，国外では米国のNCBO(The
National Center for Biomedical Ontology)∗17，国内では
バイオサイエンスデータベースセンター（NDBC）∗18が
推進しており，それらのデータベースと疾患オントロジー
を統合し横断的に検索することで，様々な応用システム
の開発することできると期待される．

6. まとめと今後の課題

本論文では，臨床医学オントロジーを知識基盤として
活用するために LODとして公開する際の手法について，
疾患オントロジーを例として考察した．その結果，疾患
オントロジーにおける概念（クラス）定義を RDFにお
けるインスタンスとして表現することによって，検索な
どの利用時に直観的かつ簡易なクエリで必要な情報を取
得できるような LOD化が可能であることを示した．
解剖学オントロジーにおける血管や神経の接続構造な

ど，臨床医学オントロジー∗19における他のオントロジー
についても，同様のアプローチが適用可能と思われる．
しかしその際に，対象に応じて異なる RDFデータモデ
ルを検討することは，臨床医学オントロジー全体の LOD
化を考えた際に一貫性や整合性を乱す恐れがある．その
ような問題を避けるために，対象とする概念の種類に依
らず適用可能な，オントロジーの概念定義を RDFイン
スタンスに変換する汎用ルールを導入の検討が必要であ
ると考えられる．

その一方で，OWLやRDF(S)など既存のオントロジー
記述言語をそのままRDFとしてものを LODとして公開
し，必要な情報を取得するためのクエリの複雑さは，検索
に用いるRDFグラフをパターン化することで吸収すると
いうアプローチも考えられる．上述のBioPortal [Whetzel

∗16 http://www.spatial.redlands.edu/sds/
∗17 http://www.bioontology.org/
∗18 http://biosciencedbc.jp/
∗19 http://www.med-ontology.jp/

11]など，SPARQLクエリを用いずキーワード等の条件
を入力することでオントロジーの概念定義が検索できる
システムは，技術的にはこのアプローチを採用したもの
と言える∗20．
いずれのアプローチを適用すべきは，公開したLODの

用途や規模等によっても変わると思われる，臨床医学オ
ントロジーのように大規模かつ多様な概念定義を含むオ
ントロジーの LOD化において，これらのアプローチの
特徴を比較・検討することは，今後の重要な検討課題で
ある．疾患オントロジーの構築作業は継続しており，定
義内容の更なる精査や対象とする疾患の拡充，疾患連鎖
以外の定義内容（疾患の属性など）の追加や異常状態オ
ントロジーの整備 [山縣 12，Yamagata 12]などの作業が
進められている．また，疾患連鎖 LODを含めた臨床医
学オントロジーの公開に用いる id管理と URIの設計も，
今後の課題として残っている．
なお，公開された疾患連鎖LODは，Linked Open Data

チャレンジ Japan2012において「ライフサイエンス賞」
を受賞し，臨床医学に基づいた知識を体系化した非常に
有用なデータセットとして高い評価を得ている．現在，マ
ウスの表現型データベース [桝屋 13]など，他のデータ
と疾患連鎖 LODを連携させることによる応用システム
の開発も進めており，今後の更なる活用が期待される．
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