Construction of an Ontological Knowledge Base for
Clinical Inference in Epilepsy
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Resumen—According to the WHO, epilepsy affects approxi-
mately 50 million people worldwide, primarily appearing in the
first months of life. Furthermore, they mention that the gap
in care is wider in developing countries, making it imperative
to close this gap, as established in the WHO’s Intersectoral
Global Action Plan (IGAP). Therefore, this work is focused on
implementation in primary care settings, thereby improving the
early diagnosis of epilepsy; This is fundamental to preventing
irreversible neurological damage in patients with epilepsy.

However, general practitioners often lack access to specialized
tools such as electroencephalogram (EEG), neuroimaging studies,
or genetic testing. Therefore, this paper proposes the development
of a knowledge base enhanced with Semantic Web Rule Language
(SWRL) inference rules. This allows the model to have greater
expressive capacity, which is fundamental for inferring epileptic
syndromes with neonatal and early childhood onset according to
the 2022 International League Against Epilepsy (ILAE) classifi-
cation, using only observable clinical variables without requiring
specialized equipment.

The model consists of 36 classes, 14 data properties, 5 object
properties, and 24 SWRL rules that infer presumptive diagnosis,
urgency level, and prognosis, requiring specialist confirmation for
clinical use. Validations were performed during the design phase
using the HermiT logic reasoner. Finally, we also ran functional
tests with eight synthetic cases, checked it against literature cases,
and had an expert review it.

Index Terms—knowledge base, SWRL rules, epilepsy, clinical
decision support system, knowledge representation, ILAE 2022,
neonatal seizures, symbolic Al

I. INTRODUCCION

La epilepsia es una enfermedad que afecta aproximada-
mente a 50 millones de personas en todo el mundo, con
una incidencia particularmente elevada en los primeros meses
de vida [1]]. En paises en desarrollo, una gran parte de los
pacientes no reciben un diagndéstico oportuno ni un tratamiento
adecuado, lo que amplia la brecha diagndstica y terapéutica
de esta enfermedad [2]. Esta situacién resulta especialmente
critica porque la epilepsia puede ocasionar dafios neurolégicos
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irreversibles si no se atiende a tiempo, en particular los
sindromes asociados con encefalopatias del desarrollo [3]].

El Plan de Accién Mundial contra la Epilepsia de la OMS
(IGAP 2022-2031) establece como meta reducir la brecha
de tratamiento en un 50 % mediante herramientas digitales
de apoyo diagndstico accesibles en el primer nivel de aten-
cién [2]. En esos entornos, resulta necesario prescindir de
herramientas especializadas que no siempre estdn disponi-
bles, como el electroencefalograma (EEG), la neuroimagen
y los estudios genéticos. Por ello, el diagndstico sindrémico
depende de variables clinicas que el médico general puede
observar directamente, incluyendo la edad de inicio de las
crisis, la frecuencia con que se presentan, el tipo de crisis
predominante, los antecedentes familiares y los indicadores
del neurodesarrollo del paciente [4].

Las bases de conocimiento son ampliamente utilizadas para
modelar el conocimiento en entornos médicos. Al incorporar
reglas de inferencia Semantic Web Rule Language (SWRL)
con funciones aritméticas integradas (built-ins), el modelo
puede lograr una mayor capacidad inferencial. Este enfoque
resulta viable porque ademds permite verificar la trazabilidad
de la inferencia, es decir, identificar las variables concretas
que activaron cada regla y condujeron a un resultado. Esta
propiedad es relevante en comparacion con enfoques como el
aprendizaje automadtico, donde los modelos operan como cajas
negras en las que no es posible verificar qué variable determina
el resultado de la inferencia [5].

Este trabajo presenta una base de conocimiento enriquecida
con reglas SWRL para la inferencia presuntiva de sindromes
epilépticos neonatales e infantiles tempranos, basada en la
clasificacion de la International League Against Epilepsy
(ILAE) 2022 [6[], utilizando variables clinicas observables que
no requieren equipo especializado, con el fin de contribuir a
reducir la brecha en el apoyo diagnéstico de la epilepsia en el
primer nivel de atencion.

Las contribuciones principales de este trabajo son:



= Un modelo ontolégico con 36 clases y 24 reglas SWRL
que abstraen el conocimiento documentado en la clasifi-
cacion de sindromes epilépticos de la ILAE 2022.

= Un modelo ontolégico en formato Web Ontology Langua-
ge (OWL)/Resource Description Framework (RDF) que
opera sin requerir herramientas especializadas, orientado
al primer nivel de atencidn.

= Miuiltiples validaciones del modelo ontolégico: mediante
datos sintéticos basados en criterios de la ILAE 2022,
con datos de literatura, y con revision de un médico
especialista en neurologia.

El resto del documento se organiza de la siguiente forma:
la Seccién |II] presenta los trabajos relacionados; la Seccién
describe la metodologia empleada; la Seccién [[V] presenta los
resultados de validacion; la Seccion |V| discute los hallazgos;
y la Seccién |V]| presenta las conclusiones y trabajo futuro.

II. TRABAJOS RELACIONADOS
II-A.  Ontologias para epilepsia

En los trabajos relacionados se concentran algunas ontolo-
gias orientadas principalmente a la investigacién. Una de ellas
es EpSO, desarrollada por Sahoo et al., orientada a modelar
la epilepsia integrando terminologia clinica y facilitando la
interoperabilidad entre sistemas [7]. Otro trabajo es EPIO,
desarrollado por Sargsyan et al., que se centra en el fenotipado
genotipo-fenotipo de los sindromes epilépticos [8[]. Ambas
ontologias modelan el conocimiento del dominio pero no
incorporan reglas de inferencia ejecutables en tiempo real. El
modelo presentado en este articulo se diferencia al incluir 24
reglas SWRL orientadas al diagndstico sindrémico neonatal
en el punto de atencidn.

II-B.  Sistemas CDSS basados en OWL+SWRL

Chiang et al. presentaron un sistema de Inteligencia Ar-
tificial (IA) proposicional para la clasificacién de epilepsia
usando Protégé y reglas SWRL conforme a la clasificacion
ILAE 2017 [3], [9]. Jing et al. realizaron una revision siste-
matica de Clinical Decision Support Systems (CDSS) basados
en OWL+SWRL, destacando que este paradigma ofrece una
implementacién auditable y trazable, en la que es posible
seguir el diagndstico hasta las variables que activaron la
inferencia, a diferencia de los modelos estadisticos [5]]. El
presente trabajo extiende este enfoque al dominio neonatal
e infantil temprano con los ocho sindromes de la ILAE
2022 [[10]], orientado al primer nivel de atencién sin requerir
EEG ni estudios genéticos, en linea con el mandato del IGAP
2022-2031 [2].

1I-C. Diagndstico neonatal sin EEG

Vegda et al. documentaron el diagndstico de crisis neona-
tales en entornos de atencién primaria sin acceso a EEG [4]],
evidenciando la necesidad de herramientas que operen uni-
camente con variables clinicas observables en el punto de
atencion.

III. METODOLOGIA

Para la realizacion de este trabajo se siguié una metodologia
de ingenieria ontoldgica en cinco fases [11]]: (1) anélisis de
dominio, (2) modelado ontolégico, (3) formalizacién mediante
SWRL, (4) validacién del modelo y (5) implementacién para
el usuario.

III-A.  Andlisis de Dominio

Se reviso la clasificacion ILAE 2022 [6], enfocada en la
epilepsia de inicio neonatal, para identificar ocho sindromes
epilépticos y sus criterios diagndsticos. A la par, se analizaron
diferentes ontologias en el dominio de la epilepsia, como
EpSO [7] y EPIO [8]], con el fin de identificar conceptos reuti-
lizables. Asimismo, se seleccionaron las variables clinicas que
permiten realizar la inferencia entre sindromes en un entorno
de atencién primaria. Con base en estos requerimientos se
elabor6 el Documento de Especificacion de Requerimientos
Ontolégicos (DERO), artefacto metodolégico que guia la
construccién sistematica del modelo ontolégico [11]], en el
que se detall6 el propdsito, alcance, usuarios y las preguntas
de competencia, por ejemplo: ;Qué sindrome presenta un
neonato con crisis clonicas, antecedente familiar y edad de
inicio entre 2 'y 7 dias?

III-B. Modelado Ontologico

La ontologia fue desarrollada en Protégé 5.6 [12] bajo el
perfil OWL 2 DL [13]], conformando una base de conoci-
miento. La taxonomia incluye 36 clases. La clase Paciente
es el punto de entrada; SindromeEpileptico es la su-
perclase abstracta de los ocho sindromes; Diagnostico,
NivelUrgencia y Pronostico son clases de individuos
objetivo, como se muestra en el Cuadro [[} Las propiedades
de datos que codifican las variables clinicas observables se
presentan en el Cuadro

Cuadro T
CLASES PRINCIPALES DE LA ONTOLOGI{A

Clase Descripcion

Paciente Porta todas las propiedades
SindromeEpileptico  Superclase abstracta
Diagnostico Sindrome inferido
NivelUrgencia Alta / Media / Baja
Pronostico Favorable / Reservado / Grave




Cuadro II
PROPIEDADES DE DATOS DEL DOMINIO PACIENTE

Propiedad Tipo Variable clinica
edadInicioEnDias integer Edad de inicio de primera
crisis
duracionCrisisSegundos integer Duracién promedio
frecuenciaCrisisPorDia integer Frecuencia diaria de cri-
sis
puntuacionAPGAR integer Puntuacion APGAR al
nacer
tieneCrisisClonicas boolean Crisis clénicas
tieneCrisisTonicas boolean Crisis tnicas
tieneEspasmos boolean Espasmos epilépticos
tieneMioclonias boolean Mioclonias
tieneAntecedenteFamiliar boolean Epilepsia familiar
tieneHipotonia boolean Hipotonia generalizada
regresionDesarrollo boolean Regresion del desarrollo
asociadoFiebre boolean Crisis por fiebre
complicacionPerinatal boolean Complicacién perinatal
lateralizacionCrisis string Lateralizacion

(unilateral/bilateral)

1II-C. Formalizacion mediante SWRL

Se implementaron 24 reglas SWRL [[14] ejecutadas median-
te el motor Drools 7.74 a través de SWRLAPI 2.1.3. Cada
sindrome tiene tres reglas con el patrén:

1. Diagnostico:

condiciones clinicas
1

tieneDiagnostico (?p, Sindrome_Diagnostico)
2. Urgencia:
diagndstico confirmado
¢
tieneNivelUrgencia (?p, Urgencia_X)
3. Pronéstico:
diagndstico confirmado
+

tienePronostico (?p, Pronostico_X)

Los niveles de urgencia y pronéstico asignados en las reglas
2 y 3 estan derivados de la clasificacion clinica ILAE 2022 [6]],
[15]). Este patrén se repite para los ocho sindromes, variando
las condiciones clinicas de la regla de diagndstico segtin los
criterios ILAE 2022 de cada entidad. Como ejemplo, la regla
de diagnéstico para el sindrome SeLNE es:
Paciente (?p) *
edadInicioEnDias (?p, ?e)
swrlb:greaterThanOrEqual (?e, 2)
swrlb:lessThanOrEqual (?e,7) *
tieneCrisisClonicas (?p, true)
tieneAntecedenteFamiliar (?p, true)
—-> tieneDiagnostico (?p, SeLNE_Diagnostico)

A

A

A

Figura 1. Regla SWRL de diagndstico para el sindrome SeLNE.

donde " denota conjuncién légica y el prefijo swrlb: refiere
a las funciones aritméticas integradas de SWRL.

El Cuadro [[T]] resume los criterios diagndsticos de los ocho
sindromes modelados.

Cuadro 111
CRITERIOS DIAGNOSTICOS POR SINDROME (ILAE 2022)

Sindrome Edad (dias) Crisis Cond. adicional

SeLNE 2-7 Clénicas Antec. familiar

SeLNIE 2-210 Clénicas Antec. familiar

SeLIE 90-600 Clénicas Antec. familiar

EIDEE 0-90 Ténicas Hipotonia + comp. perinatal
IESS 90-365 Espasmos Regresion desarrollo
EIMFS 0-180 Clénicas Hipotonia + regresion
Dravet 150-365 Clénicas Fiebre + dur. >900 s

MEI 180-1095 Mioclonfas  Sin hipotonia ni regresion

III-D. Validacion del Modelo

La consistencia logica se verificé con el razonador Her-
miT 1.4. Para la validacién funcional se construyeron ocho
individuos sintéticos, uno por sindrome, con los valores de
las propiedades ajustados a los criterios ILAE 2022. Como
evaluacién complementaria se aplic6 el modelo a reportes de
casos publicados en la literatura.

III-E. Implementacion para el Usuario

Para hacer el modelo accesible al usuario clinico se desarro-
116 un prototipo de sistema web. La arquitectura de integracion
consta de un backend en Flask 3 que carga la ontologia OWL
en memoria, inyecta las variables clinicas como propiedades
del individuo Paciente y delega la ejecucion de las reglas
SWRL al motor Drools 7.74 a través de SWRLAPI 2.1.3,
invocado mediante un subproceso Java (OpenJDK 21). El
resultado es serializado como JSON con el sindrome inferido,
el nivel de urgencia y el prondstico, y presentado al médico a
través de una interfaz web sin requerir instalacion de software
especializado.

IV. RESULTADOS
IV-A.  Validacion funcional del modelo

En cada etapa de la construcciéon del modelo de cono-
cimiento se verificé la consistencia mediante el razonador
HermiT 1.4, el cual permitié6 confirmar que no existian in-
consistencias en la ontologfa. Posteriormente, para verificar la
correcta inferencia de las reglas, se realiz6 una validacién con
ocho individuos creados con datos sintéticos, disefiados para
que cada uno fuera inferido en un sindrome distinto, basados
en la clasificacion ILAE 2022 [6f], [[15]. Esta validacion
permitié comprobar el correcto funcionamiento de inferencia
de cada regla asociada al sindrome. La inferencia fue ejecutada
mediante el motor Drools, infiriendo correctamente las tres
propiedades de salida: diagndstico, nivel de urgencia y pro-
néstico para los ocho casos, como se detalla en el Cuadro

IV-B.  Evaluacion con reportes de casos publicados

A diferencia de la validacién funcional, que opera como
una prueba controlada del modelo, esta evaluacién aplico el
mismo modelo a datos provenientes de la literatura clinica, con
la finalidad de verificar el comportamiento en un entorno con
datos reales. Al realizar esta evaluacién se encontré que en
la mayoria de los casos faltaba algin dato, lo que impedia



Cuadro IV
RESULTADOS DE VALIDACION FUNCIONAL — 8 INDIVIDUOS SINTETICOS.
URGENCIA Y PRONOSTICO SEGUN ILAE 2022 [6]], [15]]

Individuo Diagnéstico  Urgencia  Pronéstico
Paciente_SeLNE SeLNE Media Favorable
Paciente_SeLLNIE  SeLNIE Media Favorable
Paciente_SeLIE SeLIE Baja Favorable
Paciente_EIDEE EIDEE Alta Grave
Paciente_IESS 1IESS Alta Reservado
Paciente_ EIMFS EIMFS Alta Grave
Paciente_Dravet Dravet Alta Reservado
Paciente_ MEI MEI Baja Favorable

que las reglas SWRL se dispararan correctamente. De los
casos encontrados, solamente uno contaba con informacién
completa para utilizar el modelo plenamente. Algunos de
los datos faltantes fueron la edad de inicio de las crisis
expresada en dias, el tipo de crisis predominante y el estado del
neurodesarrollo. Este resultado no indica un fallo del sistema
o del modelo ontolégico, sino una limitacién de los datos
disponibles. Este comportamiento, al faltar uno o mas datos,
es esperable, ya que las ontologias se basan en la Suposicion
de Mundo Abierto (OWA, Open World Assumption), como se
discute en la Seccién [V1

V. DISCUSION

El modelo presentado demuestra que el conocimiento con-
tenido en la clasificacion ILAE 2022 [6] puede extraerse y
plasmarse en una base de conocimiento, y que al adicionar
reglas SWRL es posible lograr una mayor capacidad de
inferencia sobre los sindromes epilépticos, demostrando su
aplicabilidad en entornos clinicos. A diferencia de otras he-
rramientas de diagnéstico basadas en aprendizaje automaético,
cada diagnéstico realizado por este modelo puede rastrearse
hasta la regla y las variables que lo activaron, lo que permite
estudiar e identificar informacion relevante sobre el caso [9].

En la evaluacién preliminar con casos extraidos de la lite-
ratura se encontraron datos faltantes que impedian el disparo
correcto de las reglas. Este comportamiento es propio de las
ontologias OWL, que operan bajo la Suposicién de Mundo
Abierto (OWA). A diferencia de las bases de datos convencio-
nales, las ontologias no asumen que un dato faltante es falso,
sino simplemente desconocido. Por esta razén, el modelo no
emite un diagndstico cuando los datos son incompletos, lo que
denota una alta especificidad y un comportamiento seguro en
entornos clinicos.

Una limitacién importante del modelo es que el diagndstico
generado es de caricter presuntivo. Es necesaria la confirma-
cién por parte de un médico especialista en neurologia, por lo
cual el sistema sirve Unicamente como herramienta de apoyo
para médicos generales y no reemplaza en ningiin momento
al especialista. La decision de no incluir herramientas especia-
lizadas como EEG, neuroimagen o estudios de genética estd
justificada con el objetivo de orientar la herramienta al primer
nivel de atencién, buscando reducir la brecha en el diagnéstico
de la epilepsia en pacientes neonatales [2], [4].

VI. CONCLUSIONES

La base de conocimiento presentada en este trabajo, enrique-
cida con reglas SWRL, permite inferir sindromes epilépticos
neonatales e infantiles tempranos con base en la clasificacién
ILAE 2022 [6]. El resultado inferido es de caricter presuntivo,
es decir, sirve como apoyo para médicos de primer nivel
de atencién primaria y requiere confirmacién por parte de
un especialista en neurologia. El modelo opera con variables
clinicas observables, prescindiendo de equipo especializado,
lo que facilita su aplicacién en entornos de atencién primaria.

La validacién funcional demostré el correcto funciona-
miento de las reglas SWRL en la inferencia de diagndstico,
urgencia y prondstico. La evaluacién con datos de literatura
evidencié la importancia de la completitud de los datos para
el correcto funcionamiento del sistema. El modelo ontolégico
en formato OWL/RDF es reutilizable para su aplicacién en
distintas plataformas y para su utilizacién clinica.

Como trabajo futuro se planea: (1) validacién prospectiva
con casos clinicos reales bajo supervision neuroldgica, (2) ex-
tension del modelo a sindromes de inicio en la infancia tardia,
y (3) enriquecimiento del modelo con variables de EEG para
escenarios de tercer nivel de atencion.
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