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RESUMO 

 

 

Introdução: O aumento na produção de dados na área da saúde gerou a necessidade de que 

instituições de saúde desenvolvessem bancos de dados coerentes, padronizados e 

automatizados, capazes de garantir o acompanhamento contínuo dos pacientes e promover 

uma gestão do conhecimento eficaz. No entanto, a dispersão das informações e a variedade de 

terminologias em saúde representam desafios significativos para a estruturação e gestão do 

conhecimento, além de demandarem métodos mais sofisticados para a recuperação dos dados, 

sobretudo considerando cenário de doenças crônicas não transmissíveis de alto impacto na 

saúde pública, com o câncer. Nesse sentido, ontologias têm sido criadas para facilitar o 

acesso, a recuperação e o processamento das informações, assim como para promover a 

compreensão dos termos e seus usos, tanto na assistência quanto nas pesquisas científicas e no 

ensino em saúde. Objetivo: propor uma ontologia de domínio para pacientes pediátricos com 

tumores do Sistema Nervoso Central visando sua visualização sistêmica no cenário de saúde 

brasileiro. Métodos: o desenvolvimento da ontologia abrange conhecimentos sobre tumores 

pediátricos e pacientes oncológicos, sendo realizado seguindo a Metodologia NeOn para a 

modelagem de ontologias e a ferramenta open-source Protégé para a criação do modelo 

ontológico. A aquisição de conhecimento envolveu literatura especializada, fichas clínicas e 

consulta a profissionais com renomada expertise na área. Resultados: A construção deste 

modelo ontológico permitiu a estruturação de relações terminológicas relacionadas aos 

pacientes oncopediátricos e aos tumores de SNC, apoiando a ideia de que é possível integrar 

informações clínicas e sociais para visualizar o paciente de forma holística, enxergando-o 

como criança e adolescente. Conclusão: embora o desenvolvimento de ontologias esteja em 

ascensão, a falta de uma discussão robusta sobre o tema gera lacunas que abrem espaço para a 

criação de novas ontologias. O modelo desenvolvido é abrangente, mas ainda precisa ter o seu 

uso validado. 

 

  



 

 

ABSTRACT 

 

 

 

Introduction: the increase in data production in the healthcare field has led to the need 

for healthcare institutions to develop coherent, standardized, and automated databases 

capable of ensuring continuous patient monitoring and promoting effective knowledge 

management. However, the dispersion of information and the variety of health 

terminologies represent significant challenges for the structuring and management of 

knowledge, requiring more sophisticated methods for data retrieval, particularly in the 

context of high-impact non-communicable chronic diseases such as cancer. In this 

regard, ontologies have been created to facilitate access, retrieval, and processing of 

information, as well as to promote understanding of terms and their usage in both 

clinical practice and scientific research, as well as in health education. Objective: to 

propose a domain ontology for pediatric patients with Central Nervous System tumors, 

aiming for its systemic visualization in the Brazilian healthcare setting. Methods: the 

development of the ontology encompasses knowledge about pediatric tumors and 

oncology patients, following the NeOn Methodology for ontology modeling and the 

open-source tool Protégé for the creation of the ontological model. Knowledge 

acquisition involved specialized literature, clinical records and consultation with 

professionals with renowned expertise in the field. Results: the construction of this 

ontological model allowed for the structuring of terminological relationships related to 

pediatric oncology patients and CNS tumors, supporting the idea that it is possible to 

integrate clinical and social information to view the patient holistically, seeing them as 

both a child and an adolescent. Conclusion: although the development of ontologies is 

on the rise, the lack of robust discussion on the topic creates gaps that open space for 

the creation of new ontologies. The developed model is comprehensive, but it still needs 

to have its use validated. 
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1. INTRODUÇÃO 

A Lei Geral de Proteção de Dados Pessoais (LGPD), publicada em 2018, institui 

como dado pessoal sensível aquele relativo “...à saúde ou à vida sexual, dado genético 

ou biométrico, quando vinculado a uma pessoa natural” (Brasil, 2018). Neste sentido, 

ressalta-se a necessidade de existirem estratégias de proteção e confidencialidade dos 

dados em saúde. Entretanto, a busca pela proteção destes dados não pode se manifestar 

de forma a confundir o registro de pacientes e o acesso aos seus dados. 

Diante desta problemática, experienciam-se diversas tentativas de organizar os 

bancos de dados com segurança, uma vez que é sabido que um banco de dados coerente, 

padronizado e automatizado é capaz de prover inúmeros benefícios para o 

acompanhamento continuado dos pacientes, bem como favorece a gestão do 

conhecimento eficiente e legalmente referenciada. Assim sendo, os serviços de saúde 

fazem uso de sistemas terminológicos e classificatórios para garantir a padronização dos 

dados de seus pacientes e utilizam diversas ferramentas de prontuários eletrônicos, que 

permitem a entrada das mais diversas variáveis clínicas. 

Todavia, para Andrade (2013), grande parte dos sistemas terminológicos e 

classificatórios não foi criada para fins de automação e, considerando que os registros 

clínicos são dispersos, seja geograficamente, ou em distintas plataformas, o cenário 

gerado traz empecilhos para a atuação dos profissionais de saúde, dificultando a 

padronização de informação e integração de dados, bem como o acompanhamento 

clínico (Teixeira; Almeida, 2019). Como resultado, tem-se a queda da qualidade da 

informação e a redução da capacidade da tomada de decisão baseada em evidências. 

Logo, considerando as problemáticas apontadas, Gómez-Pérez et al. (2004 apud 

Teixeira; Almeida, 2019) propuseram que as ontologias podem ser uma solução para as 

dificuldades terminológicas e classificatórias, visto que possuem um papel fundamental 

para conceitualizar domínios, de forma a prover aos computadores a habilidade de ligar 

semanticamente informações, permitindo a realização de inferências lógicas e a 

descoberta de informações dentro dos dados já registrados. Por consequência, as 

ontologias seriam capazes de auxiliar na produção de conhecimento declarativo novo e 

com potencial reutilização. 

Assim, em consonância aos estudos internacionais, em 2011 foi publicada a 

Portaria nº 2.073/Ministério da Saúde, que regulamenta o uso de padrões de 
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interoperabilidade e informação em saúde para sistemas de informação em saúde no 

âmbito do Sistema Único de Saúde (Brasil, 2011). A Portaria tem, portanto, dentre seus 

objetivos a finalidade de “definir a representação de conceitos a partir da utilização de 

ontologias, terminologias e classificações em saúde comuns [...], de forma a tornar 

célere o acesso a informações relevantes, fidedignas e oportunas sobre o usuário dos 

serviços de saúde” (Brasil, 2011). 

Deste modo, diante de um cenário de dados em saúde, que emana a necessidade 

de racionalização, interoperabilidade tecnológica dos serviços, inovação e 

fortalecimento do sistema de informação e informática em saúde, além da contribuição 

para a organização de uma rede de serviços regionalizada e hierarquizada para a gestão 

do SUS, uma ontologia de domínio pode ser uma ferramenta essencial para a 

visualização sistêmica de pacientes, sejam eles pediátricos com tumores do Sistema 

Nervoso Central ou não, pois proporciona uma representação estruturada do 

conhecimento clínico relevante. 

Ao organizar e categorizar informações sobre os diferentes tipos de tumores, 

seus estágios, tratamentos e impactos clínicos, a ontologia permite a integração de dados 

clínicos heterogêneos, facilitando a criação de representações visuais interativas e 

dinâmicas, que possibilitam aos profissionais de saúde uma visão abrangente e 

personalizada do caso de cada paciente. Além disso, ao padronizar a terminologia e as 

relações entre os conceitos, a ontologia pode aprimorar a comunicação entre equipes 

multidisciplinares, otimizar o processo de tomada de decisão e apoiar a evolução do 

diagnóstico e tratamento, com foco nas particularidades do paciente pediátrico. 

Portanto, a questão de pesquisa que norteia esta dissertação é: De quais formas uma 

ontologia de domínio é capaz de auxiliar na visualização sistêmica de pacientes 

pediátricos com tumores do Sistema Nervoso Central? 

Esta dissertação está, portanto, estruturada em 9 seções. A Seção 1 apresenta a 

Introdução e a Justificativa do estudo. A Seção 2 aborda o Referencial Teórico e a Seção 

3 se ocupa dos Objetivos. Na Seção 4 são apresentadas as Considerações Éticas e nas 

Seções 5 e 6 são apresentadas, brevemente, revisão de escopo e a proposta de 

ontologia, que serão abordadas nos Artigos 1 e 2. As seções seguintes abordarão os 

produtos gerados, a visão geral, as considerações finais e as referências. 

 

1.1 Justificativa 
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No Brasil, saúde é direito de todos e dever do Estado (BRASIL, 1988). 

Entretanto, mesmo diante de inúmeros esforços nacionais, regionais, municipais e locais 

para a mitigação de doenças e agravos em saúde, o câncer é a primeira causa de morte 

por doença em crianças e adolescentes no país (INCA, 2022). No que se refere às causas 

de câncer pediátrico, elas ainda são desconhecidas, todavia, aproximadamente 10% dos 

casos se deve a anormalidades genéticas ou hereditárias (INCA, 2022). 

Neste cenário, estudar a oncologia pediátrica no Brasil é um desafio. As 

dificuldades perpassam os baixos investimentos em pesquisas na área, quando 

comparado aos investimentos em estudos de oncologia adulta, mas também esbarram no 

fato do câncer pediátrico ser uma doença de baixa incidência, o que dificulta o alcance 

de coortes significativas. Portanto, é exigido um olhar atento a este público, não apenas 

do ponto de vista clínico, mas social.  

A partir desta problemática, o Instituto do Câncer Infantil (ICI), instituição 

filantrópica de caráter não governamental que se propõe a ser referência em assistência, 

pesquisa científica e ensino em oncologia pediátrica, desenvolveu um estudo 

epidemiológico de acompanhamento clínico e social de seus pacientes, inclusive na fase 

adulta, com a finalidade de gerar avaliações e caracterizações dos aspectos psicológicos, 

sociais e econômicos desta coorte e avaliar as implicações a longo prazo do tratamento 

oncológico. 

Foi, portanto, dentro do ICI que esta dissertação iniciou. Enquanto colaboradora 

da Instituição, vivencio junto aos pacientes e seus familiares as batalhas traçadas para 

alcançar a cura do câncer, mas também enxergo as necessidades de uma gestão em 

saúde qualificada e respaldada numa base de dados fidedigna, completa e de fácil 

interpretação. Assim, a presente dissertação encontra como justificativa a necessidade 

de visualizar o paciente oncopediátrico em sua totalidade, uma vez que a caracterização 

abrangente dos aspectos psicossociais, da morbidade e das condições crônicas de saúde 

associadas ao domínio do câncer infantojuvenil são necessárias para abordar 

intervenções clínicas e de políticas de saúde nessa população e, considerando o cenário 

de organização do conhecimento, cabe às ontologias propiciar a padronização da 

informação para fins de gestão, assistência e ensino em saúde. 

Assim sendo, vislumbra-se que este trabalho possa contribuir para a organização 

de dados em oncologia pediátrica, estruturando o relacionamento semântico entre 

termos adotados na área da saúde durante o diagnóstico, tratamento e acompanhamento 
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de pacientes. Espera-se, portanto, que o uso da ontologia permita a interoperabilidade 

entre sistemas, o que facilitaria o trabalho assistencial em saúde e, em um segundo 

momento, contribuiria para a realização de pesquisas na área. 

2. REFERENCIAL TEÓRICO 

 

2.1 Ontologia 

A palavra ontologia deriva da união das palavras gregas ontos, que significa ser, 

e logos, que significa palavra (Almeida; Bax, 2003). Inicialmente, utilizava-se o termo 

na área da filosofia para designar a “disciplina que estuda o ser, a existência das coisas” 

(Rodrigues, 2015) e, com o avanço dos estudos ontológicos em áreas interdisciplinares, 

o termo foi empregado à Ciência da Informação, cuja definição mais disseminada foi 

proposta por Gruber (1993), sendo a ontologia caracterizada como “uma especificação 

formal e explícita de uma conceitualização compartilhada". 

Almeida (2020), em consonância, sintetiza as ontologias no campo das Ciências 

Aplicadas como um termo que faz referência a artefatos de representação que, quando 

inseridos em sistemas, são capazes de prover às máquinas uma retrato do mundo, 

dando-lhes a capacidade de raciocínio. 

Dessa forma, pode-se inferir que a ontologia fundamenta-se na criação de 

normas que direcionam as relações entre dois ou mais termos, funcionando como um 

controle terminológico que define a linguagem ou o conjunto de termos a serem 

utilizados em consultas de vocabulário (Almeida; Bax, 2003).. Além disso, as 

ontologias também são capazes de especificar a semântica de termos pertencentes a 

diferentes domínios, ou seja, possuem a capacidade de tratar os desafios da 

interoperabilidade semântica existente entre diferentes sistemas (Farinelli; Silva; 

Almeida, 2013). 

Já de forma mais direcionada, às ontologias com aplicações nas áreas de 

Ciências da Informação e Computação podem ser empregadas para armazenar 

conhecimentos de determinada especialidade, descrever conceitos relacionados a essas 

especialidades e identificar os relacionamentos semânticos entre esses conceitos 

(Nilashi; Ibrahim; Bagherifard, 2018 apud Melo, 2019). O quadro abaixo apresenta 

algumas visões da ontologia nos diferentes domínios de aplicação. 



16 

 

 

 

Quadro 1. Visões sobre ontologias e áreas de aplicação 

 

Área de aplicação Especificidade Finalidade 

Ciência da 

Informação 

Ontologia como teoria 

informal 

Entender um domínio e classificar 

termos 

Ontologia como sistema 

conceitual 

Criar vocabulários controlados para 

a recuperação da informação 

Ciências da 

Computação 

Ontologia como teoria 

formal 

Entender um domínio e enquadrá-lo 

em modelos 

Ontologia como artefato de 

software 

Desenvolver um vocabulário para a 

representação em sistemas e a 

realização de inferências 

Fonte: Adaptado de Almeida (2020) 

 

Tal diferenciação é de suma importância para a compreensão da ontologia que 

será apresentada. Objetiva-se desenvolver um modelo alinhado com a perspectiva da 

Ciência da Informação, ou seja, que não utilize linguagens computacionais específicas e 

nem se baseie em modelos construídos através de estruturas lógicas, como a Basic 

Formal Ontology (BFO). 

Por fim, na década de 90, com o aumento dos bancos de dados biomédicos e a 

crescente necessidade de recuperar dados de maneira mais sofisticada, as ontologias 

começaram a ser amplamente adotadas na área da saúde (Farinelli; Silva; Almeida, 

2013) e atualmente são utilizadas como ferramentas para a representação do 

conhecimento, entretanto, há muito a ser explorado em relação às metodologias mais 

apropriadas para sua construção e como representar esse conhecimento sem 

ambiguidade na prática (Farinelli; Elkin, 2017). Dito isso, a próxima seção apresentará 

os motivos para a adoção de ontologias em saúde. 

 

2.2 Por que ontologias em saúde? 

Um estudo da American Hospital Association, em 2015, estou a importância da 

interoperabilidade para os serviços de saúde, encontrando como resultado que a maior 

parte dos centros hospitalares era capaz de enviar e receber dados por meio do 

prontuário eletrônico, porém, destes, 40% eram capazes de utilizar estes dados, ou seja, 
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torná-los interpretáveis (American Hospital Association, 2015). Passados quase 10 

anos, o cenário no Brasil não é muito diferente. Diversos estudos indicam que “vários 

profissionais usam termos, siglas, acrônimos, abreviações, dentre outras formas de 

expressão nos prontuários” (Teixeira; Almeida, 2019), favorecendo o rápido 

preenchimento de prontuários e fichas. Entretanto, estes mesmo profissionais não 

conseguirão obter conhecimento relativos aos procedimentos e processos clínicos 

quando acessarem outras bases de dados, visto que “não podem obter conhecimento 

sobre os processos clínicos a partir de bases de dados médicos inadequadas” (Shen; 

Colloc; Jacquet-Andrieu; Guo; Yong, 2018). 

Além disso, o cenário de saúde encara o desafio da dispersão de registros, tanto 

de cunho geográfico, quanto de sistemas. Como resultado, algumas implicações desta 

dispersão estão relacionadas à dificuldade de atuação dos profissionais, a baixa 

padronização de informação e integração de dados, bem como impactam negativamente 

no acompanhamento clínico (Teixeira; Almeida, 2019). Junta-se, também, a esse desafio 

os empecilhos de lidar com o grande volume multimodal de dados disponíveis e a 

diversidade de fontes de informação existentes (Oliveira; Almeida; Quintela, 2013). 

Assim, é fundamental que os sistemas de informação em saúde trabalhem 

conjuntamente para alcançar as mesmas conclusões em todos os níveis de atenção, 

propiciando a visualização sistêmica do paciente, tomada de decisões e maior qualidade 

de acesso a dados relevantes. 

Porém, isso só será possível com a existência de bancos de dados bem 

estruturados e organizados, sendo indispensável adequar a inserção dos dados nos 

sistemas de informação em saúde com a finalidade de garantir a padronização 

necessária para a efetiva comunicação entre profissionais, profissional-máquina e entre 

máquinas, favorecendo a interoperabilidade, ou seja, a capacidade dos sistemas 

computacionais trocarem dados sem a interferência humana (Almeida, 2020). Diante do 

exposto, as ontologias emergem como uma das alternativas mais promissoras para o 

manejo da interoperabilidade. 

Por conseguinte, em 2011 foi publicada a Portaria nº 2.073, que regulamenta o 

uso de padrões de interoperabilidade e informação em saúde para sistemas de 

informação em saúde no âmbito do Sistema Único de Saúde (Brasil, 2011). Dentre as 



18 

 

 

 

justificativas para a publicação da Portaria, ressaltam-se os tópicos de racionalização, 

interoperabilidade tecnológica dos serviços, inovação e fortalecimento do sistema de 

informação e informática em saúde, além da contribuição para a organização de uma 

rede de serviços regionalizada e hierarquizada para a gestão do SUS. 

Já no que concerne ao cenário da oncologia pediátrica, considerando a grande 

heterogeneidade da população de sobreviventes do câncer infantojuvenil e que o 

conhecimento das dificuldades, comorbidades e dos riscos identificados nos 

sobreviventes poderá auxiliar no desenvolvimento de estratégias de acompanhamento e 

intervenção para mitigação de efeitos tardios, é imprescindível que se tenha um modelo 

ontológico capaz de contemplar os mais diversos dados coletados. 

 

2.3 Oncologia Pediátrica 

O termo câncer abrange diferentes tipos de doenças malignas que têm em 

comum o crescimento desordenado de células e caracteriza uma doença crônica não 

transmissível de alto impacto na saúde pública (INCA, 2020). A doença pode afetar 

ossos e partes moles, sendo categorizada em cânceres hematológicos, ou seja, do sangue 

(ex: leucemia), e cânceres sólidos que afetam órgãos ou estruturas teciduais do corpo 

(ex: rins, fígado, olhos, ossos etc.) (American Cancer Society, 2024). 

Já no que se refere ao câncer infantojuvenil, de 0 a 19 anos, a doença é 

considerada rara quando comparada aos tumores em adultos, correspondendo de 2% a 

3% de todos os tumores malignos globalmente (INCA, 2008), mas representa a primeira 

causa de morte por doença em crianças e adolescentes no Brasil e em países 

desenvolvidos (INCA, 2022). 

De acordo com o estudo Estimativa 2023: incidência de câncer no Brasil (INCA, 

2022), para cada ano do triênio 2023-2025, são esperados 7.930 novos casos de câncer 

infantojuvenil no Brasil, o que corresponde a um risco estimado de 134,81 por milhão 

de crianças e adolescentes. Para ambos os sexos, a região Sul do Brasil apresenta a 

maior estimativa, 153,29 por milhão para meninos e 151,19 por milhão para meninas. Já 

no Rio Grande do Sul, a estimativa para o ano de 2023 das taxas brutas de incidência 

por um milhão de crianças e adolescentes e o número de casos novos de câncer, 

considerando todas as neoplasias, foram de 143,69 (145,11 em meninos e 142,20 em 

meninas) e 400 novos casos (ambos os sexos). 

Para além da incidência, o câncer infantojuvenil também se diferencia do câncer 
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em adultos por não apresentar associação com fatores ambientais e estilo de vida, sendo 

a sua natureza majoritariamente embrionária, o que ocasiona na multiplicação rápida e 

desordenada das células cancerígenas. (A.C Camargo Cancer Center, s.d). 

Entretanto, embora o público pediátrico apresente maior rapidez de proliferação 

da doença, também é o público que apresenta o maior nível de tolerância à 

quimioterapia, favorecendo a resposta positiva aos métodos terapêuticos e ampliando as 

chances de cura da doença para cerca de 80% (INCA, 2023). Ressalta-se que as grandes 

chances de cura também estão condicionadas a fatores como o diagnóstico precoce, a 

realização de tratamento em centros especializados e tipo de câncer (INCA, 2022). 

Desta forma, a próxima seção abordará os tumores de interesse para este estudo. 

 

2.3.1 Tumores do Sistema Nervoso Central 

Visando a necessidade de restringir, em primeiro momento, o escopo da 

ontologia, este estudo abordará o domínio de pacientes oncopediátricos com tumores do 

Sistema Nervoso Central (SNC). Entretanto, é de grande relevância diferenciar “câncer” 

de “tumor”. Entende-se por tumor um crescimento anormal de células que pode ser 

benigno ou maligno, já o câncer é a representação do tumor maligno (American Cancer 

Society, 2024). Diante deste cenário, por considerar o escopo de pacientes atendidos no 

Instituto do Câncer Infantil, este trabalho abordará os tumores do Sistema Nervoso 

Central malignos. 

O SNC é estruturado pelo encéfalo e a medula espinhal, sendo protegido pelo 

crânio e pela coluna vertebral, respectivamente, além disso, a estrutura é reforçada por 

três membranas de tecido conjuntivo, denominadas meninges, e o encéfalo é formado 

pelo cérebro, cerebelo e tronco encefálico (American Cancer Society, 2018). No que se 

refere à atuação do SNC, ele apresenta papel crucial para a coordenação das atividades 

corporais, sendo responsável por processar informações sensoriais, controlar funções 

motoras e regular processos cognitivos (American Cancer Society, 2018). 

 

Figura 1. Principais áreas do SNC 
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Fonte: American Cancer Society, 2018 

 

No que concerne aos tumores de SNC, estes possuem como sítio primário o 

cérebro ou a medula espinhal, diferenciando-se dos demais tumores em razão do seu 

sítio (localização) e de suas características biológicas e clínicas específicas (National 

Cancer Institute, 2023). Além disso, estão entre as neoplasias mais prevalentes na 

pediatria, sendo o grupo de tumores sólidos mais frequentes nas crianças, 

correspondendo a 20% de todas as neoplasias na infância (INCA, 2022). 

Os tumores do SNC em crianças diferem significativamente dos tumores do 

SNC em adultos, variando em relação ao tipo, histologia, localização, caracterização 

molecular e opções de tratamento (GAJJAR et al., 2022). Devido à natureza singular 

dos tumores pediátricos, destacada pelos avanços nas análises moleculares, esses 

tumores passaram a ser abordados em um volume específico na quinta edição 

recentemente lançada da Classificação de Tumores do Sistema Nervoso Central da 

Organização Mundial da Saúde (OMS SNC5) (Louis et al., 2021; Pfister et al., 2022). 

A primeira edição da Classificação de Tumores Pediátricos do SNC pela OMS 

trouxe mudanças essenciais para a classificação desses tumores, incluindo uma 

abordagem diagnóstica integrada, que considera tanto análises histológicas quanto 

moleculares; a incorporação de novas entidades tumorais definidas por características 

moleculares; a reformulação do sistema de estadiamento, aplicando-o como medida de 

agressividade dentro de um mesmo tipo de tumor e não entre tipos diferentes; além da 
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ampla introdução de novas ferramentas de diagnóstico molecular para a classificação 

precisa dos tumores. 

O Quadro 2 apresenta os tipos de tumores do SNC na infância e seus subtipos 

relacionados. 

Quadro 2. Tumores de SNC na infância e subtipos com base na Classificação da OMS 

2021 

Tumor Type Pathological Subtype 

Pediatric-type diffuse 

high-grade gliomas 

defined by H3 status 

- Diffuse pediatric-type high-grade glioma, H3-wild type 

and IDH-wild type 

- Diffuse midline glioma, H3 K27-altered 

- Diffuse hemispheric glioma, H3 G34-mutant 

- Infant-type hemispheric glioma 

 

Circumscribed astrocytic 

gliomas 

- Pilocytic astrocytoma 

- High-grade astrocytoma with piloid features 

- Subependymal giant cell astrocytoma 

- Pleomorphic xanthoastrocytoma 

- Astroblastoma, MN1-altered 

 

Ependymal tumors 

- Myxopapillary ependymoma 

- Supratentorial ependymoma 

- Supratentorial ependymoma, ZFTA fusion–

positive 

- Supratentorial ependymoma, YAP1 fusion–

positive 

- Posterior fossa ependymoma 

- Posterior fossa ependymoma group A (PFA) 

- Posterior fossa ependymoma group B (PFB) 

- Spinal ependymoma, MYCN-amplified 

 

Pediatric-type diffuse low-grade 

glioma 

 

- Diffuse astrocytoma, MYB- or MYBL1-altered 

- Angiocentric glioma 

- Polymorphous low-grade neuroepithelial tumor 

of the young 

- Diffuse low-grade glioma, MAPK pathway-altered 

 

 

 

 

 

 

 

 

- Ganglioglioma 
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Glioneuronal and 

neuronal tumors 

- Desmoplastic infantile ganglioglioma / 

Desmoplastic infantile astrocytoma 

- Dysembryoplastic neuroepithelial tumor 

- Diffuse glioneuronal tumor with 

oligodendroglioma-like features and nuclear 

clusters (DGONC) 

- Diffuse leptomeningeal glioneuronal tumor 

- Multinodular and vacuolating neuronal tumor 

 

Embryonal tumors 

- Medulloblastoma, molecularly defined 

      ● Medulloblastoma, SHH-activated and 

TP53-mutant; 

      ● Medulloblastoma, SHH-activated and 

TP53-wildtype 

      ● Medulloblastoma, non-WNT/non-SHH 

      ● Medulloblastoma WNT-activated 

- Medulloblastoma, histologically defined 

- Cribriform neuroepithelial tumor 

- Embryonal tumor with multilayered rosettes 

- CNS tumor with BCOR internal tandem 

duplication 

- CNS neuroblastoma, FOXR2-activated 

- CNS embryonal tumor, NEC/NOS 

- Atypical teratoid/rhabdoid tumor 

 

Tumors of the sellar 

region 

- Craniopharyngioma 

      ● Adamantinomatous craniopharyngioma 

- Pituitary endocrine tumors 

      ● Pituitary adenoma/PNET 

      ● Pituitary blastoma 

 

Choroid plexus tumors 

- Choroid plexus papilloma 

- Atypical choroid plexus papilloma 

- Choroid plexus carcinoma 

 

Pineal region tumors - Pineoblastoma 

Melanocytic tumors - Meningeal melanocytosis and melanomatosis 

Fonte: adaptado de National Cancer Institute, 2023; Louis et. al, 2021; Pfister et. al, 

2022. 

No que concerne à classificação dos tumores de SNC, esta é complexa, uma vez 

que depende da histologia, localização do tumor e, mais recentemente, da incorporação 

de biomarcadores genéticos - assinatura molecular (INCA, 2022). Já os sinais e 

sintomas da doença variam amplamente a depender da localização e do tamanho do 

https://www.gov.br/inca/pt-br/assuntos/cancer/tipos/sistema-nervoso-central
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tumor o que, muitas vezes, resulta em dificuldades diagnósticas. 

Caracterizam-se por serem sinais e sintomas comuns a dor de cabeça/cefaleia, 

náusea e vômito, as alterações na visão, os problemas de coordenação motora e a 

presença de déficits neurológicos focais, sobretudo problemas de equilíbrio, as 

alterações comportamentais e de personalidade e as convulsões (INCA, 2022). Desta 

forma, a indicação para a realização do diagnóstico consiste na avaliação dos sinais e 

sintomas da doença e na realização de exames de imagem como a Ressonância 

Magnética (RM), Tomografia Computadorizada (TC) e, se possível, biópsia (INCA, 

2022). 

Por fim, o tratamento da doença normalmente envolve uma combinação entre 

cirurgia, quimioterapia e radioterapia, que tende a ser recomendada para os tumores 

difusos ou que não podem ser removidos completamente cirurgicamente. 

Adicionalmente, também podem ser indicados tratamentos de imunoterapia em casos 

específicos. No cenário brasileiro, o tratamento é realizado em centros hospitalares, 

Centro de Assistência de Alta Complexidade em Oncologia (CACON) e Unidade de 

Assistência de Alta Complexidade em Oncologia (UNACON) com especialidade em 

oncologia pediátrica, contando com o suporte da Atenção Básica, componente da Rede 

de Atenção à Saúde (BRASIL, 2014). Adicionalmente, em todo o Brasil existem 

organizações filantrópicas destinadas a prestar suporte assistencial e em saúde aos 

pacientes oncopediátricos e seus familiares, sendo que no Rio Grande do Sul a 

organização de maior destaque é o Instituto do Câncer Infantil (ICI). 

 

2.4 Instituto do Câncer Infantil 

O Instituto do Câncer Infantil é uma organização da sociedade civil fundada em 

1991 e sediada em Porto Alegre, Rio Grande do Sul, Brasil. Sua fundação se ampara no 

objetivo de aumentar as chances de cura do câncer infantojuvenil e melhorar a 

qualidade de vida dos pacientes, tendo por base cinco pilares institucionais: Assistência 

Integral, Apoio às Famílias, Pesquisa Científica, Políticas Públicas e Cuidados 

Paliativos. A partir deles, o ICI atua de forma integrada para ser referência no cuidado 

do paciente oncopediátrico, promotor da continuidade da assistência multidisciplinar e 

entusiasta em projetos de pesquisas científicas na área. Em 2023, obteve grande 

destaque nacional através do recebimento do Prêmio de Melhor ONG do Brasil e 
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Melhor ONG na Categoria Saúde. 

No que concerne aos seus pacientes, estes são referenciados através dos serviços 

sociais dos hospitais do Rio Grande do Sul, sendo, em sua maioria, pacientes oriundos 

do Hospital de Clínicas de Porto Alegre (HCPA), Hospital da Criança Conceição 

(HCC), Hospital da Criança Santo Antônio da Irmandade Santa Casa de Porto Alegre 

(HCSA/ISCPA), Hospital São Vicente de Paulo de Passo Fundo (HSVP), Hospital Geral 

de Caxias do Sul e Hospital Universitário de Santa Maria. Quando ingressante no 

Núcleo de Atenção do Paciente (NAP) do ICI, o paciente passa por uma triagem 

médica, que avalia seu estado geral de saúde, e realiza uma entrevista com o serviço 

social, que direciona os atendimentos complementares e benefícios necessários ao 

paciente. A partir deste momento, o paciente passa a receber assistência multidisciplinar 

em saúde e seus dados são inseridos no banco de registros do ICI, sendo todos os 

atendimentos evoluídos no prontuário eletrônico Gemed, um software que auxilia no 

controle e otimização de processos das instituições em saúde. 

Estão incluídos no Gemed todos os serviços multidisciplinares ofertados na 

Instituição, uma vez que, na Sede do ICI, os pacientes se beneficiam de atendimentos 

nas áreas de Oncologia Pediátrica, Serviço Social, Pedagogia, Psicopedagogia, 

Psicologia, Fonoaudiologia, Nutrição, Odontologia, Fisioterapia, Psiquiatria, Farmácia, 

Enfermagem e Terapia Ocupacional. Ademais, as famílias também são beneficiadas 

com auxílios assistenciais de vestuário, alimentos, medicamentos e exames especiais. 

Diante deste cenário, o ICI acaba por ter prontuários com as mais diversas 

variáveis, sendo elas de cunho clínico, assistencial e social. Além disso, considerando 

os seus mais de 32 anos de atuação, o ICI já atendeu mais de 2 mil crianças e 

adolescentes, o que faz com que a Instituição tenha uma ampla gama de dados 

disponíveis para análise e acompanhamento. Portanto, em 2021, o ICI implementou o 

estudo “Acompanhar para transformar: um olhar integrado para o câncer infantojuvenil 

a longo prazo, considerando aspectos clínicos, psicológicos e sociais”, CAAE 

52044221.8.1001.5327, com a finalidade de traçar o perfil epidemiológico dos pacientes 

assistidos na Instituição, inclusive para aqueles que alcançaram a cura e estão na fase 

adulta. São deste estudo as fichas clínicas utilizadas como base para a proposição 

ontológica deste trabalho. 
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3. OBJETIVOS 

 

3.1 Objetivo geral 

Para responder a questão de pesquisa, este trabalho dispõe do objetivo geral de 

propor uma ontologia de domínio para pacientes pediátricos com tumores do 

Sistema Nervoso Central visando sua visualização sistêmica. 

 

3.2 Objetivos específicos 

a) mapear a distribuição dos dados de saúde em registros institucionais; 

b) desenhar o fluxo, objetivos e hipóteses de um banco de dados para estudos 

epidemiológicos em oncopediatria; e 

c) especificar as relações terminológicas e conceituais entre domínios oncopediátricos. 

 

4. CONSIDERAÇÕES ÉTICAS E SOBRE RISCOS 

Este projeto de pesquisa foi aprovado na Comissão de Pesquisa da Universidade 

Federal de Ciências da Saúde de Porto Alegre (ComPesq UFCSPA) sob número 

201/2022 e no Comitê de Projetos de Pesquisa do Instituto do Câncer Infantil (CPP 

ICI), com parecer de aprovação de número 2022 - 0108.01. 

Para a aquisição de informação, este estudo fez uso de variáveis clínicas e suas 

respectivas possibilidades de entrada, sem que fossem utilizados dados de pacientes 

para a construção da ontologia. As variáveis clínicas que serviram de base para a 

ontologia compõem as fichas do estudo epidemiológico do ICI “Acompanhar para 

transformar: um olhar integrado para o câncer infantojuvenil a longo prazo, 

considerando aspectos clínicos, psicológicos e sociais”, CAAE 52044221.8.1001.5327. 

As fichas foram encaminhadas em branco para a equipe de pesquisa deste 

estudo, não sendo disponibilizado qualquer dado de paciente. Os únicos dados recebidos 

se referem à frequência das neoplasias malignas, de forma a possibilitar que a ontologia 

fosse construída tendo por base uma das três neoplasias mais frequentes no cenário da 

pesquisa do ICI. Assim como em toda pesquisa, existiram riscos mínimos de quebra de 

sigilo. Para prevenir a ocorrência desta situação, todas as fichas clínicas foram recebidas 

em branco e foram apresentados apenas o nome das neoplasias mais frequentes com o 

seu respectivo número de ocorrência. 
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Reitera-se, portanto, que não houve o compartilhamento de quaisquer dados de 

pacientes, de forma a respeitar as boas práticas clínicas e as resoluções da Comissão 

Nacional de Ética em Pesquisa (CONEP). 

5. REVISÃO DE ESCOPO 

Considerando, portanto, as abordagens anteriormente apresentadas e visando 

identificar lacunas na literatura existente e domínios nos quais há redundância de 

ontologias, o ARTIGO I (Anexo IV) resultante desta dissertação se refere à revisão de 

escopo realizada. 

6. PROPOSTA DE ONTOLOGIA DE DOMÍNIO 

Após a realização da revisão de escopo e do mapeamento das ontologias 

existentes para a oncologia pediátrica, iniciou-se o processo da modelagem ontológica 

que está especificado no ARTIGO 2 (Anexo V). 

7. PRODUTOS GERADOS 

Para além da Ontologia CNSOOP, dos Artigos 1 e 2, esta dissertação propiciou a 

produção de artigos e resumos para congressos nacionais: 

● Proposição de uma ontologia de domínio para pacientes oncopediátricos, autoria 

Mariana Crescente Pereira, Marialva Sinigaglia e Sílvio César Cazella, pôster 

eletrônico no 2° Simpósio do CI-IA Saúde: Passado, Presente e Futuro, 25 de 

setembro de 2023, Belo Horizonte/MG, Brasil. Anais: 

https://www.bu.ufmg.br/imagem/00002e/00002ee5.pdf 

● Proposta de uma Ontologia de Domínio para a Visualização Sistêmica do 

Paciente Oncopediátrico, autoria Mariana C. Pereira, Marialva Sinigaglia e 

Silvio C. Cazella, apresentação oral no XVI Seminar on Ontology Research in 

Brazil (ONTOBRAS 2023) and VII Doctoral and Masters Consortium on 

Ontologies (WTDO 2023), 28 de agosto a 01 de setembro de 2023, Brasília, 

Brasil. Anais: https://ceur-ws.org/Vol-3564/short1.pdf 

● Proposal of a domain ontology for systemic view of oncopediatric patients, 

autoria Mariana Crescente Pereira, Marialva Sinigaglia e Sílvio César Cazella, 

pôster no International Symposium on Pediatric Neuro-Oncology, 25 e 26 de 

setembro de 2023, Porto Alegre/RS, Brasil. 

● Proposta de Ontologia de Domínio para a Visualização Sistêmica de Pacientes 

https://www.bu.ufmg.br/imagem/00002e/00002ee5.pdf
https://ceur-ws.org/Vol-3564/short1.pdf
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Oncopediátricos, autoria de Mariana Crescente Pereira, Marialva Sinigaglia, 

Sílvio César Cazella e Sílvio César Cazella, e-pôster no 3º Congresso UFCSPA: 

ciência para um mundo em movimento, 16 a 20 de outubro de 2023, Porto 

Alegre/RS, Brasil. 

● Modelagem de ontologia de domínio com foco em tumores do sistema nervoso 

central em crianças e adolescentes, autoria Mariana Crescente Pereira , Mell 

Amisa Matsuda , Lucas N. Lanferdini, Marialva Sinigaglia e Sílvio César 

Cazella, resumo expandido pôster no CI-IA Saúde: Inteligência Artificial 

responsável no ensino, pesquisa e práticas em saúde, 31 de agosto de 2024, Belo 

Horizonte/MG, Brasil. 

● Mapeando ontologias oncopediátricas com foco em tumores do sistema nervoso 

central: uma revisão de escopo, autoria Mell Amisa Matsuda, Mariana Crescente 

Pereira, Marialva Sinigaglia e Sílvio César Cazella, resumo expandido pôster no 

CI-IA Saúde: Inteligência Artificial responsável no ensino, pesquisa e práticas 

em saúde, 31 de agosto de 2024, Belo Horizonte/MG, Brasil. 

● Domain Ontology Proposition for Central Nervous System Tumors in Pediatric 

Patients, autoria de Mariana C. Pereira, Mell A. Matsuda, Lucas N. Lanferdini, 

Marialva Sinigaglia e Sílvio C. Cazella, apresentação oral no 17th Seminar on 

Ontology Research in Brazil (ONTOBRAS 2024), 7 a 10 de outubro de 2024, 

Vitória/ES, Brasil. Anais a serem publicados: 

https://www.inf.ufrgs.br/ontobras/wp-content/uploads/2024/10/ontobras_2024_s 

hortpaper_34.pdf 

 

8. VISÃO GERAL E CONSIDERAÇÕES FINAIS 

Esta dissertação objetivou apresentar a proposição de um modelo ontológico, 

explorando a literatura disponível sobre o domínio da oncologia pediátrica e processos 

de modelagem, focando na conceitualização e nas relações terminológicas e semânticas 

das palavras. A modelagem completa, com classes, indivíduos e atributos será explorada 

em trabalhos futuros.  

Os resultados obtidos a partir da construção deste modelo ontológico permitiram 

a estruturação de relações terminológicas referentes ao paciente oncopediátrico e aos 

tumores de SNC, endossando que é possível integrar informações clínicas e sociais para 

visualizar o paciente como um todo, enxergando-o enquanto criança e adolescente. 

https://www.inf.ufrgs.br/ontobras/wp-content/uploads/2024/10/ontobras_2024_shortpaper_34.pdf
https://www.inf.ufrgs.br/ontobras/wp-content/uploads/2024/10/ontobras_2024_shortpaper_34.pdf
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Entretanto, apesar de apresentar resultados promissores para a interoperabilidade de 

dados, alguns desafios ainda persistem, especialmente no que diz respeito à cobertura de 

novos subtipos de câncer e à atualização contínua das informações incorporadas à 

ontologia, visto, sobretudo, o avanço do diagnóstico e acompanhamento molecular dos 

tumores. 

Diante deste estudo, torna-se evidente a necessidade de adotar terminologias que 

facilitem o acesso, a recuperação e o processamento de dados, bem como a 

compreensão dos termos e seus usos, tanto para a assistência, quanto para a pesquisa 

científica e o ensino em saúde. Embora o desenvolvimento de ontologias esteja em 

ascensão, especialmente na área da saúde, a falta de uma discussão robusta sobre o tema 

gera lacunas que abrem espaço para a criação de novas ontologias, especialmente no 

que diz respeito às especificidades da oncologia pediátrica e de doenças de grande 

relevância para a saúde pública. 

Mostram-se como limitações desta dissertação o não alcance do objetivo b) 

desenhar o fluxo, objetivos e hipóteses de um banco de dados para estudos 

epidemiológicos em oncopediatria, que será abordado em projetos futuros através da 

validação da ontologia. 

Ademais, mesmo diante do cenário brasileiro, a escolha de desenvolver a 

ontologia na língua inglesa foi tomada considerando que todos os artigos encontrados 

na revisão de escopo desta dissertação eram escritos em inglês e que a maior parte da 

literatura acadêmica e dos recursos disponíveis sobre ontologias está em inglês, o que 

propicia que outros pesquisadores encontrem e reusem o modelo proposto. Além disso, 

o inglês é amplamente utilizado nas áreas de ciência e tecnologia, de forma que a escrita 

em inglês facilita que a ontologia seja acessível a um público global, bem como evita a 

necessidade de uma tradução para projetos futuros. Dentro deste aspecto, considera-se a 

necessidade de aprimorar algumas traduções de termos brasileiros, como a etnia “parda” 

para o amplo entendimento das comunidades estrangeiras. 

Porém, mesmo que modelada em inglês para esta dissertação, a ontologia será 

traduzida ao portugês com a finalidade de ser validada no banco de coleta de dados do 

Instituto do Câncer Infantil, uma vez considerado que todas as fichas clínicas utilizadas 

estão no idioma português e que a inserção dos dados ocorre neste idioma. Assim, 
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trabalhos futuros incluem a validação e avaliação da ontologia através da sua inclusão 

no banco de dados do Instituto do Câncer Infantil. Para isso, além da tradução, aspectos 

como clareza e consistência deverão ser avaliados por pesquisadores e profissionais da 

área, bem como a completude do modelo deverá ser testada, de forma a contemplar a 

maior parte, se não todos, os conceitos relevantes para o domínio, considerando a 

finalidade da visualização sistêmica do paciente oncopediátrico. 

Além disso, questões como escalabilidade e usabilidade deverão ser validadas, 

de forma a confirmar se o modelo é flexível o suficiente para permitir a adição de outros 

conceitos e se o público-alvo é capaz de compreender os conceitos representados na 

ontologia e utilizá-los no desenvolvimento de outros projetos. Por fim, entendendo esta 

dissertação como uma construção coletiva com o Instituto do Câncer Infantil, definiu-se 

que a manutenção deste modelo será de responsabilidade da equipe de Bioinformática 

da Instituição. 
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