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Résumé : Le projet ANR Hybride
1
 dans lequel s'inscrit ce travail a pour objectif la capitalisation de 

connaissances pour la documentation des maladies rares. En particulier, cet article s'intéresse à la détection 

des symptômes dans les textes médicaux, une tâche liée à la reconnaissance des entités nommées, mais 

cependant peu étudiée dans le cas des symptômes. Dans un premier temps, le problème spécifique de la 

reconnaissance des signes et symptômes est décrit d'un point de vue linguistique. Une méthodologie 

combinant des techniques de fouille de motifs et de traitement linguistique est ensuite proposée. Face à 

l'absence de corpus annoté de référence, notre approche présente l'avantage d'être faiblement supervisée. Les 

premiers résultats expérimentaux obtenus sont discutés ; ils ouvrent des pistes prometteuses. 

Mots-clés : Traitement automatique des langues, Fouille de motifs, Reconnaissance des symptômes, 

Extraction d'information dans les textes médicaux, Maladies rares 

1 Introduction 

Le projet ANR Hybride auquel notre travail prend part a pour objectif la capitalisation de 
connaissances pour la documentation des maladies rares (MR). Une maladie est considérée 
comme rare si elle touche moins de 1 personne sur 2 000. Il existe entre 6 000 et 8 000 MR ; 
30 millions de personnes en sont affectées en Europe. Les scientifiques ont besoin de 
rassembler et de mettre à jour régulièrement les informations concernant ces maladies, 
process                                                                                    
                                                                                              
collections de données textuelles revêt ainsi un enjeu crucial. 

Le travail dé                                                      y   ô                    
                                           P                                               
nommées, très étudiée dans le domaine biomédical, on constate pourtant que très peu de 
travaux se sont intéressés jus                    y   ô     

Dans un premier temps, nous présenterons le contexte scientifique de notre étude 
(section 2),                           , la présentation du scénario du projet Hybride, et le 

                                                 
1 http://hybride.loria.fr/ 



IC 2014 

problème de la reconnaissance des signes et symptômes en caractérisant le phénomène du 
point de vue linguistique. Puis, nous introduirons notre corpus et notre méthode (section 3), 
avant de présenter notre première expérience et ses résultats (section 4), que nous discuterons 
(section 5). 

2 Contexte de l’étude 

2.1 Scénario du projet Hybride 

O  h                                               b                                   
orphelins. Parmi ses activités, Orphanet maintient une encyclopédie des MR par un processus 
de veille docume               D         y        ,      y  h                    h     
         C      y  h                                                                          
                                           ù     y  h                   L              
synthèse ains                                                      y  h                    
            L                                                     : âge du début de la 
maladie (onset), prévalence, signes et symptômes, mode de transmission, causes de la maladie 
(étiologie), éléments du diagnostic,                          L                                 
 y  h                   X                                                L                    
            œ                j   Hybride consiste à : 

1 c                                                                                        
                     b                               X, 

2 identifier dans ce corpus les éléments de description qui se trouvent dans la synthèse, 
3 évaluer le caractère novateur ou contradictoire de ces éléments par rapport à ceux qui 

existent déjà dans la synthèse, 
4                                                    

2.2 Le problème de la reconnaissance des signes et des symptômes 

Nous nous intéressons ici à la fois aux symptômes et aux signes cliniques. Tous deux 
                                          ,                         y   ô   (         
fonctionnel) décrit cette manifestation dont le patient se plaint, tandis que le signe clinique 
décrit cette manifestation           bservée par les professionnels de santé. Par exemple, si un 
                                   ,                 y   ô                         ra céphalée. 
Il                                                                                      
(céphalée) ainsi que                                                          h               ô  
                

Dans les textes, et en particulier dans les synthèses du site Orphanet ou dans les résumés 
                        ,                ,                 y   ô  ,                       
morphologique ou syntaxique. La différence est purement sémantique, et le contexte 
linguistique ne permet pas à un non-spécialiste du domaine de faire la différence. Dans 
          (1),                                              t en italique les symptômes. 

(1) Cluster headache (CH) is a primary headache disease characterized by recurrent 
short-lasting attacks (15 to 180 minutes) of excruciating unilateral periorbital pain 
accompanied by ipsilateral autonomic signs (lacrimation, nasal congestion, ptosis, 
miosis, lid edema, and eye redness). 

N                                          h   h       b                     E       ,       
bien        b                      y   ô                    b                   Dans notre 
approche, nous nous intéressons donc indifféremment aux signes et symptômes. 

L  b                                                          et symptômes revêtaient 
des formes très diversifiées. Dans leurs formes les plus simples,           de noms communs, 
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parfois accompagnés                     (2)  O                                  , 
beaucoup plus complexes, pouvant aller de la proposition à la phrase entière,      -à-dire 
                          b          j  ,                             (3). 

(2) With disease progression patients additionally develop weakness and wasting of the 
limb and bulbar muscles, manifesting as dysarthria, dysphonia, hanging jaw, tongue 
wasting, chewing difficulty and impaired mobility. 

(3) Diagnosis is based on clinical presentation, and glycemia and lactacidemia levels, 
after a meal (hyperglycemia and hypolactacidemia), and after three to four hour 
fasting (hypoglycemia and hyperlactacidemia). 

Outre leur diversité, les unités linguistiques dénotant des signes et des symptômes 
présentent é                       b       b   ï     y         ,              
rattachement prépositionnel et liées à la portée de la coordination :                (2),    
première occurrence de and       b  ü                             b                        
weakness et wasting,                    ô   weakness               wasting of the limbs 
(comme annoté en gras). 

À        b          b   ï     y                     trois autres dif                     . 
La première consiste à savoir délimiter correctement les unités linguistiques :                 
                    (4a) doit-elle comprendre les éléments en italique ? Nous avons convenu 
                                                      ,                            
  j                                         natomiques ne faisaient pas partie des symptômes 
        b     ; par contre, elles peuvent être intéressantes en tant que contexte linguistique 
des signes et symptômes. La seconde difficulté concerne les constructions elliptiques : où 
nous avons deux signe           ,              b                                          
deux noms ont un adjectif en commun :        exemple (4b), la coordination or           
ambiguë, dans la mesure où le terme arrest                                   j      (    
respiratory). 

(4) In the severe forms, paralysis (4a) concerns the neck, shoulder, and proximal 
muscles, followed by involvement of the muscles of the distal upper extremities, the 
diaphragm and respiratory muscles, which may result in respiratory compromise or 
arrest (4b). 

Enfin, la dernière difficulté                                      b                        
             b   ï                                   s et symptômes et de maladies. Une 
                                                U               ou de symptôme peut être 
inclus dans un nom de maladie ou inversement (5). 

(5) The adult form results in progressive limb-girdle myopathy beginning with the lower 
limbs, and affects the respiratory system, which can be the first sign of the disease. 

2.3 Etat de l’art 

S          y   ô                                                                    
                                          b            D       ,                       y    
                                                                       I   sont par exemple 
englobés sous le terme « concepts cliniques » dans (Wagholikar et al., 2013), de « problèmes 
médicaux » dans (Uzuner et al., 2011)      « information phénotypique » dans (South et al., 
2009). De plus, la plupart de ces études se basent sur des corpus de rapports ou dossiers 
cliniques (clinical reports / narratives), tels que le Mayo Clinic corpus (Savova et al., 2010) 
ou le 2010i2b2/VA Challenge corpus (Uzuner et al., 2011). La seule exception notable est le 
MEDLEX Corpus (Kokkinakis, 2006), en langue suédoise, qui comporte des documents 
officiels, des articles scientifiques tirés de revues médicales, des documents pédagogiques, 
etc. Notre travail quant à lui, dans une optique de veille documentaire, se base sur un corpus 
                   es scientifiques, plus faciles à obtenir de manière automatisée. 



IC 2014 

La plupart de ces systèmes utilisent des ressources lexicales, tel que les thesauri de 
  U               L        Sy     (U LS)            S bj    H        (  SH),         
tâche de reconnaissance des entités nommées. UMLS regroupe plus de 100 vocabulaires 
contrôlés, dont MeSH, qui est un thesaurus médical générique comptant plus de 25 000 
descripteurs. Cependant, comme (Albright et al., 2013) le font remarquer, U LS             
fait dans une v                   Ils notent ainsi que nombre de définitions de types 
sémantiques se recouvrent, au moins partiellement, non sans ajouter que la taille même du 
  h    U LS      î                       â h                          ,                     
pet                    y                                          C                              
travailler sur les groupes sémantiques   U LS,     ô               y               ,   
                           y   ô   ,                 y                     ue « Disorders ». 

D                                       ,    symptôme ou un signe peuvent  être 
phénotypiques  L   h    y              b                   b     b                   
(    h         , b   h       ,  hy           )  I                        on du génotype avec 
           (                                           )  C           b                
rares sont génétiques, de nombreux signes et symptômes de ces maladies peuvent être trouvés 
                             h    y        C              nous avons choisi de travailler 
avec la Human Phenotype Ontology (HPO ; Köhler et al., 2014) comme ressource lexicale 
          A                   ,                               j                HPO  
Néanmoins, il faut rappeler que les anomalies phénotypiques ne sont pas toujours des signes, 
                                            h    y               ,                              
HPO,                                10 000                                           

Classiquement pour ce qui relève de                            (                          
           ),                h                                             . Plus proches de 
nous, nous pouvons mentionner des travaux qui évoquent la question des contextes 
linguistiques apparaissant autour des signes/symptômes : (Kokkinakis, 2006), après une 
                            avec MeSH, note que dans 75% des cas un symptôme apparait en 
                            y   ô              h     (j           ) ; il peut ainsi 
développer de nouvelles                      (Savova et al., 2010) remarquent pour leur part 
                             y   ô                                                  
anatomique. Enfin, nous pouvons citer le système MEDLEE (Friedman, 1997), qui fournit 
pour chaque concept annoté son type (par exemple « problem »), sa valeur (« pain »), et ses 
modifieurs tels que le degré (« severe ») ou sa localisation anatomique (« chest). 

Notre approche quant à elle est basée sur la combinaison des techniques du TAL et de la 
fouille d          N                                                                      
font partie des motifs découverts automatiquement par notre outil de fouille. 

3 Corpus et méthodes 

3.1 Corpus et méthode générale 

L                   œ                j   Hyb       t en relation deux types de textes : 
      ô                   y  h     O  h            h  ,                           
                                                                                L               
sont très différents, tant dans le fond q                  D         ,                        
                            j                (           ,              ,                          
 y   ô  ,     )                     b                            D           ,                
synthèses Orphanet, qui abordent tous les thèmes dans le même texte, suivant une 
             b            (             2 1)  C                                                 
                         y             ,                               h                 es 
deux corpus séparément. 

Le corpus Orphanet a été constitué manuellement par un expert du domaine. Il est composé 
de 3 597 synthèses, rédigées entre 1996 et 2013. Les textes sont disponibles au format XML 
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et sont regroupés par année de mise à jour. En plus du texte de la synthèse, découpé en 
paragraphes

2
, nous avons le titre (constitué du nom de la maladie), les différentes appellations 

de cette maladie, les spécialistes de la maladie qui ont relu la synthèse et la date de mise à 
jour. 

A partir de la date de mise à jour et du titre, nous avons récupéré un corpus de résumés sur 
la plateforme PubMed, en veillant à ce que pour chaque synthèse, les résumés obtenus soient 
postérieurs à la date de dernière mise à jour. Pour chaque synthèse Orphanet, une nouvelle 
        P b                                                       y  h    (                 
nom de la maladie). Ce processus de requêtes a pu être mis en place                          
           ebot

3
 mis à disposition par le National Center for Biotechnology Information 

(NCBI). Le       ,                             h ,                                             
P b                  Le nombre de résumés obtenus pour chaque maladie varie de 0 à 
                  ,                                                                

A                   û                    ,                                                   
termes apparentés aux signes et aux symptômes, HPO. A                      ,            
constitué une liste de termes, que nous avons appliq                                    
                             ,                 ,                                           
         HPO                (section 2.3), cette première annotation rapide et peu coûteuse 
                                     extraction, que nous allons maintenant décrire. 

FIGURE 1 – Méthode                                           h                               
symptômes. (a) premier corpus non annoté ; (b)                                    HPO ; (c) motifs 
obtenus avec la méthode de fouille ; ( )                                  ; (e) nouveau corpus non 
annoté. (1) annotation simple du premier corpus avec HPO ; (2)                      SD C ; (3) 
sélection par un expert des motifs pertinents ; (4) application des motifs sur un corpus non annoté pour 
extraire de nouveaux signes et symptômes. 

L         1                                            h   D            1,             HPO ( ) 
est utilisée pour annoter un premier corpus (a) par simple projection des termes de HPO 
reconnus dans les textes. C                                                          (b)      
découvrir par fouille de données (étape 2 ;                                  SD C,        -
dessous, section 3.3) des motifs (c). Ces motifs sont ensuite validés par un expert (étape 3) en 
                               ( )  L       4                                                 
nouveaux corpus (e) et extraire de nouveaux termes de type symptôme qui viendront 
compléter les ressources. Le pro                           (                 1          
                h   )  C                                                      b       

                                                 
2 L           h                      ,                                                                           
3 http://www.ncbi.nlm.nih.gov/Class/PowerTools/eutils/ebot/ebot.cgi 
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supervisé et non dépendant du type de corpus. 

3.2 Fouille de motifs séquentiels 

La découverte de motifs séquentiels a      introduite par (Agrawal et al., 1995) dans le 
domaine du data mining et adaptée par (Béchet et al., 2012) à                                 
            I            repérer, dans un ensemble de séquences,        h                  
ayant une fréquence              supérieure                  (               )  L     h   h  
                                  b       séquences ordonnées          ù  h     séquence 
                        de texte (ici la phrase). Un item représente un mot de cette séquence 
(généralement la forme fléchie ou le lemme, voire la catégorie                             
souhaite obtenir des motifs génériques). Un certain nombre de paramètres peuvent ainsi être 
adaptés                      

Contrairement aux approches classiques de type Machine Learning qui produisent des 
modèles numériques difficilement compréhensibles, la fouille de données permet la 
découverte de motifs symboliques et interprétables                E     b                
annotés de référence pour la reconnaissance des symptômes, une phase de validation manuelle 
des motifs est nécessaire, et souvent, le nombre de motifs extraits reste important. Pour pallier 
ce problème, (   h         , 2012)        nt    j                                              
de motifs retournés. Dans la lignée               ,                                               
séquentiels SDMC

4
,                                différentes                                    

de représentation condensée (motifs sans redondance). 
Nous avons                                                             A    ,       

      h                  b       prétraiter un corpus grâce         T   T      (S h   , 
1994), après un découpage     h                          séquences,         b      différents 
 y      items : forme fléchie, lemme, catégorie grammaticale. Pour limiter le nombre de 
motifs retournés            ,                           b                                      
application :                                              (                    mple choisir 
de ne retourner que des motifs contenant au moins un nom de symptôme) mais aussi une 
contrainte dite de "gap" (Dong & Pei, 2007), correspondant aux trous possibles entre items 
               A                                  n                maximum n items (mots) 
sont présents entre chaque item du motif dans les séquences (phrases) correspondantes. 

4 Expérimentation et premiers résultats 

Après avoir annoté un premier corpus de 306 717 résumés PubMed avec la liste des 
anomalies phénotypiques pro                      HPO,            sélectionné 10 000 
phrases comportant 13 477 unités annotées. Ces signes et symptômes ont été remplacés par le 
mot-clef SYMPTOM dans le corpus, afin de faciliter la découverte de motifs. Puis nous avons 
                SDMC (voir section 3.3)                                    s avec les contraintes 
suivantes :             h   h                                              10,       
longueur comprise entre 3 et 50 mots et avec une contrainte de gap maximale et minimale 
fixée à 0. Nous avons effectué la fouille sur les lemmes. 

Le résultat de la fouille nous a fourni 988 motifs, dont 326 contenant au moins une fois le 
mot-clef « symptom                                                      de la liste HPO. Nous 
            es et déjà faire quelques remarques sur les motifs ainsi obtenus : 

- plusieurs symptômes sont associés à un troisième terme non annoté par HPO mais qui 
pourrait bien avoir le statut de symptôme : {symptom}{symptom}{and}{stress} ; 

- les                         avec HPO (section 2.3) sont rendues visibles par le 
contexte : {disease}{such}{as}{symptom} ; 

                                                 
4 Disponible en ligne : http://sdmc.greyc.fr/ 
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- certains motifs récurrents dans les synthèses Orphanet sont également présents, 
comme {be}{associate}{with}{symptom} ou {characterize}{by}{symptom} ; 

- quelques contextes temporels et       nnancement sont présents, comme 
{@card@}{%}{follow}{by}{symptom}; 

- le terme « patient » est très présent ({patient}{have}{severe}{symptom}), mais après 
          ,                                                                    , plus 
                ou des symptômes ; 

- autre contexte assez présent aussi, celui des parties du corps, qui viennent préciser la 
localisation du signe en question : {frontotemporal}{symptom}{ftd}. 

Dans un premier temps, un expert linguiste a sélectionné manuellement les motifs qui 
paraissaient les plus intéressants ; ces motifs ont été classés dans trois catégories, selon        
semblaient impliquer la présence de signes ou de symptômes fortement (43 motifs), 
moyennement (309 motifs) ou faiblement (45 motifs). Dans un deuxième temps, ces motifs 
ont été appliqués                                                          ,                    
contextes des signes et des symptômes. A   h             ,              appliqué que les 
motifs « forts ». 

25 résumés ont été sélectionnés au hasard parmi tous les articles publiés au cours du 
dernier mois et traitant de la maladie de Pompe. Ces 25 articles ont été annotés manuellement 
par un expert, constituant ainsi un gold standard. Ensuite, nous avons confronté nos contextes 
annotés automatiquement à ces annotations manuelles. Si la phrase annotée manuellement 
                                 ,                                                     
            P         25         (255  h     ),          h                 notation de 27 
contextes. 23 étaient corrects, 4 étaient faux ; 70 phrases ont été omises. Ainsi, notre système 
a obtenu, pour cette première approche, un rappel de 23,7% et une précision de 82,2% (soit 
une F-mesure de 36,8%). Sur les 23 annotations correctes, 7 dénotent de signes ou symptômes 
qui ne sont pas mentionnés dans la synthèse Orphanet, ce qui est un premier résultat 
prometteur au regard de notre objectif de veille (voir le scénario évoqué en section 2.1). 

5 Discussion 

L   b   ï               /symptômes et maladies est cause de 3 des 4 erreurs relevées lors 
de notre évaluation. La quatrième erreur désigne en réalité un test diagnostique ; cette erreur 
démontre que causes et conséquences (effets secondaires) des maladies sont difficiles à 
distinguer pour des non-spécialistes. La plupart des phrases omises par notre système 
comportaient des signes et des symptômes exprimés par des unités linguistiques complexes 
(comportant un verbe, un sujet et des compléments), comme « Levels of creatinkinase in 
serum were high » (36% des phrases omises sont concernées) ; on y trouve en particulier des 
phrases entières, des propositions coordonnées et quelques propositions subordonnées 
relatives  L                                                                                
                                                  ,                 ù                        
                             N                                                    ,         
                                 h                                      y   ô   . 27% de 
ces phrases ont pour sujet des mutations génétiques, qui peuvent être considérées comme des 
causes de la maladie ou comme des signes cliniques selon le contexte. Les autres phrases 
                                                                                ,          
peuvent être facilement ajoutés. 

L                                    et des symptômes                         
                        et des symptômes eux-mêmes. Nous avons actuellement deux 
hypothèses sur la délimitation des signes et des symptômes                              Nous 
                   y    y                                 miter certaines structures 
 y                     ,                                                     b          
énumérations. Le découpage en chunks est également une piste intéressante, qui peut 
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             b                                           t aux signes ou des symptômes. 
E       ,                                                  h               L             

mettre en place certaines règles symboliques qui permettront de faire une présélection 
automatique des motifs afin de faciliter la tâche                                          

N                                                                                     
C     T       b   ,                                  (                ,             ,          
de mots), puis nous ajouterons les contextes obtenus avec la fouille de texte aux paramètres. 
Cela nous permettra de comparer notre méthode aux autres travaux. 

E    ,                                                  ,                                 
          E     b                       b   ,                                         N     
  h                   25                       b  ,                                            
                      . 
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