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Qu’est-ce qu’Orphanet? 

• Orphanet est reconnu comme le leader mondial dans la collecte, 
l’intégration, la production et la diffusion d’informations à forte valeur 
ajoutée dans le champ des maladies rares.  

– Cette valeur provient du fait que ces données sont expertisées et 
intégrées aux autres ressources en usage dans le domaine.  

– De ce fait, Orphanet constitue un outil à la fois pour la santé publique 
et pour la recherche (R&D).  

 

• Orphanet est particulièrement la référence en termes de nomenclature et 
classification des maladies rares (c’est le seul acteur spécifique du 
domaine) et de ce fait a un rôle normatif dans le domaine. 
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Des applications différentes en fonction des usages 

Base de 
données 
Orphanet 

Site 
orpha.net 

Cahiers 
Orphanet 

Ontologie 

ORDO 

Site 
Orphadata 
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Base de données Orphanet 

 



www.orpha.net 

                 Production/mise à disposition d’information scientifique 

 
 

- Classifications 
- Indexation 
- Nomenclatures 

- Épidémiologie et histoire naturelle 
- Gènes  
- Encyclopédie 

        Production/mise à disposition d’un répertoire de ressources expertes 
- Soins aux patients 
- Recherche & essais cliniques 
- Médicaments orphelins 

Des processus de production 
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Veille scientifique 

Requêtes PubMed 

… 

Annotation 

Indexation 

Rédaction 

Experts 

Associations 

Professionnels Complétude 

Cohérence 

Conformité 

 

 

Exploitation des 
sources 

Collecte / 
Production 

Procédures adaptées en fonction du type de donnée 

Des procédures de production 
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Une organisation internationale 
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• ~ 54,000 pages visitées/jour depuis 211 pays 

www.orpha.net 

• Un site d’accès gratuit 

• Dédié à un large spectre d’utilisateurs, 

des patients aux professionnels de santé, 

chercheurs, décideurs, compagnies 

pharmaceutiques…  

• Disponible en 7 langues 



www.orpha.net 

Les utilisateurs du site 
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                 Production/mise à disposition d’information scientifique 
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- Nomenclatures 
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Contenu scientifique 

Figures: February 2015 

Epidemiology: 

4,710 diseases indexed with prevalence data 
4,508 diseases indexed with mode of inheritance 
4,541 diseases indexed with age of onset 

Cross-references of the diseases: 

6,657 diseases indexed with ICD10 
4,229 diseases indexed with OMIM 
2,969 diseases indexed with UMLS 
1,229 diseases indexed with MedRA 
2,725 diseases indexed with SNOMED CT 
1,816 diseases indexed with MeSH  

Cross-references of the genes: 

3,370 genes linked to at least 1 disease, including: 
3,308 genes interfaced with UniProt KB 
3,326 genes interfaced with OMIM 
3,323 genes interfaced with Genatlas 
3,371 genes interfaced avec HGNC 

Diseases indexed with clinical signs: 

2,689 diseases indexed with clinical signs 
Content of the Orphanet encyclopedia : 

3,969 summaries in English  

3,225 summaries in French 

3,100 summaries in German 

3,265 summaries in Italian 

1,235 summaries in Portuguese  

2,907 summaries in Spanish 

  367  summaries in Dutch 

  307  summaries in Finnish 

  435  in Greek  

  476  in Polish 

  103  in Slovak 

142 articles for the general public 

in French 

> 200 emergency guidelines 

Link to external RD literature : 

  45  Reviews articles 

593 Clinical genetics reviews 

297 Best practice guidelines 

121 Guidance for genetic testing 

607 General public articles  

  69 Anesthesia guidelines 

  13 Diagnostic criteria 
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Indexation des maladies avec les 
conséquences fonctionelles  

• Termes derivés du CIF-CY 

• Limitations/restrictions de participation des patients 
dans la vie quotidienne 

• Visualiser les conséquences fonctionnelles de la 
maladie par fréquence, temporalité, degré de sévérité 

• Travail d’indexation en cours 

• En collaboration avec experts médicaux, de 
professionnels du handicap et d'associations de 
patients, basés sur leur expertise et leur expérience, 
ainsi que d'une revue de la littérature scientifique.  
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Répertoire des ressources expertes 

Figures: February 2015 

  6,678 centres experts 

  1,685 laboratoires médicaux dédiés aux diagnostique 
35,602 tests diagnostiques 

  2,973 laboratoires de recherche 
  5,330 projets de recherché pour 1, 882 maladies 
>2, 500 essais cliniques pour 767 maladies 
   681 registres de patients 
   616 registres de mutations 
   137 bio-banques 
 

 2,673 associations de 

patients 

  18,224 professionnels référencés 
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Associations de patients 
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Affichage des filières 
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Nouveau modèle pour représenter les 

laboratoires médicaux et les tests diagnostiques 
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Nouveau modèle pour représenter les 

laboratoires médicaux et les tests diagnostiques 
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Médicaments orphelins 

• La liste des médicaments orphelins de la base de données Orphanet inclut toutes 
les substances qui ont reçu une désignation orpheline, pour une ou plusieurs 
maladie(s) considérée(s) comme rare(s) en Europe, indépendamment du fait que le 
produit ait ensuite été développé et mis sur le marché ou non. 

 

 

• La base de données Orphanet inclut aussi des médicaments qui n’ont pas reçu de 
désignation orpheline mais qui ont une AMM (Autorisation de Mise sur le Marché) 
avec une indication spécifique pour une maladie rare.  
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Outil de déclaration d’activité 



www.orpha.net 

Outil de déclaration d’activité 
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Orphadata.org - Diffusion de données 

Un outil à forte valeur 

ajoutée utilisé dans le 

cadre de la 

recherche et à des 

fins d’analyse 

Téléchargements et accès sur Orphadata depuis 

2011 
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Newsletters 

Abonnement gratuit 
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Application Orphanet 

• recommandations d’urgence  et 

coordonnées des consultations 

expertes embarquées 

• mettre en favori les pages et les 

PDF  

• Faire des annotations 
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ORPHA GUIDES  

UNE APPLICATION MOBILE POUR  
MIEUX S’INFORMER SUR LES PRISES  
EN CHARGE ET LE HANDICAP RARE 
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CONTENU D’ORPHA GUIDES 
Des informations dédiées au handicap dans un format adapté à la mobilité , consultables 

hors connexion /Offline (pas besoin de se connecter à un réseau sans fil). 

• Focus Handicap avec ses fiches handicap « embarquées » 

• Cahier Orphanet  « Vivre avec une maladie rare en France : Aides et Prestations pour 
les personne atteintes de maladies rares et leurs proches (aidants familiaux)  

• Schéma national  d’organisation sociale et médico-sociale pour les handicaps rares  
2014-2018 de la CNSA avec sa  plaquette 
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FICHES HANDICAP (1) 

Toutes les informations 
liées au handicap associé 

à une maladie rare 
 

Structure : 
 

Bref rappel de la maladie 
(adapté des résumés 

Orphanet, Encyclopédie 
professionnelle) 

 
Description des situations 
de handicap, des mesures 

d’accompagnement et 
des conséquences dans la 
vie quotidienne (dérivée 
de l’Encyclopédie Grand 

Public) 
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FICHES HANDICAP (2) 

 
• A l’intention des MDPH, des professionnels de santé, des 

professionnels du champ médico-social 
– Pour aider les médecins des MDPH à évaluer les besoins en 

termes de moyens humains et physiques pour les  malades 
– Pour aider les professionnels médico-sociaux à accompagner les 

malades de façon adaptée,… 
 

• A l’intention des malades, de leur entourage  
– Pour les aider à recevoir l’aide humaine et physique adaptée à 

leurs besoins 
– Pour sensibiliser l’entourage aux situations de handicap 

auxquelles peuvent être confrontés les malades et leur apporter 
les clés pour un accompagnement au quotidien,… 
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CAHIER ORPHANET VIVRE AVEC UNE MALADIE RARE 
EN FRANCE 

Aides et prestations pour les personnes atteintes de 
maladies rares et leurs proches (aidants familiaux)  
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• Pour les personnes atteintes de maladies rares, leurs 
proches, les aidants familiaux 

• Accès aux aides financières et humaines dont 
peuvent bénéficier les malades mais aussi leurs 
proches : qu’il s’agisse de l’accueil de la petite 
enfance, de l’enseignement, de l’insertion 
professionnelle, des places en établissement 
spécialisé, du soutien pour les aidants familiaux… 

CAHIER ORPHANET VIVRE AVEC UNE MALADIE RARE 
EN FRANCE 

Aides et prestations pour les personnes atteintes de 
maladies rares et leurs proches (aidants familiaux) 
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UNE APPLICATION POUR IOS et ANDROID 

• Application gratuite 

 

• Apple et Android 
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MERCI DE VOTRE ATTENTION. 
 

Partnerships.orphanet@inserm.fr 


