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Qu’est-ce qu’'Orphanet?

* Orphanet est reconnu comme le leader mondial dans la collecte,
I’intégration, la production et la diffusion d’informations a 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 a la fois pour la santé publique
et pour la recherche (R&D).

* Orphanet est particulierement 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 role normatif dans le domaine.
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The Orghanet Rare Diseace ontology (ORDO) s fointly developed by
Orphanet and the EBI to provide a structured vocabulary for rare diseases

rare dizeases. It derived from the Orphanet database (www.orpha.net ) , a
muitiingual database dedicated to rare dizeazes populated from literaturs
and validated by intemational experts. It integrates a nosolo

(classification of rare diseases), relationships {gene-disease relations,
epiemo nnec tions with other terminalogies MeSH,
SNOMED CT, UMLS, MedDRA) databases (OMIM, UniProthB, HONC, ensembl,
Reactome, IUPHAR, Geantiss) or classifications (CD10). The oatology will be

produced and maintained by Orphanet (INSERM, US14).
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Base de données Orphanet

w_ Encyclopaedia Epidemiological
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nomenclature

Prevalence

Age of onset

Age of death

Orphan designations

Orphan drugs

Directory of resources
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Disability facts @ Medical laboratories
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Des procédures de production

Collecte / i I
Production - ~ Quality contro
Experts :

Vellle scientifique

Requétes PubMed Annotation Associations ,
| Indexation Professionnels Complétude
Rédaction Coherence
N Conformité |
| Exploitation des Validation \_ J
sources
Procédures adaptées en fonction du type de donnée
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orphanet

The portal for rare diseases and orphan drugs
d Inserm  =* |

Inventory, classification and
encyclopaedia of rare diseases, with
genes involved

Directory of ongoing research projects,
clinical trials, registries and biobanks

Directory of patient organisations

Assistance-to-diagnosis tool
< Directory of professionals and

There is no disease so rare
that it does not deserve attention

www.orpha.net

Languages: FR ES | DE | IT | PT | N

Homepage
About Orphanet
Help

Gontact us

Sa

Newsletter

Read the last newsletter
Read previous issues

Sign up to recaive the newsletter

Emergency guidelines institutions Other documents
Inventory of orphan drugs Newsletter
Council Recommendation on an action in the field of
Directory of medical laboratories Collection of thematic reports: rare diseases B
providing diagnostic tests Orphanet Reports Series
State of Art of rare diseases
Directory of expert centres
Other rare diseases websites
Read Orphanet reports Contribute to Orphanet Rars Dissases - Europsan Comission
List of rare diseases Register your activity EUCERD Joint Action
Prevalence of Rare Diseases Sponsor Orphanet -] European Medicines Agency
Disease registries in Europe IRDIRC
Lists of medicinal products
PR : " Download Orphanet data Office of rare diseases research (US)
rphanet Activity Reports EC Expert Group on Rare Diseases (EU)
Satisfaction Surveys Orphadata
Events Seeall
QOrphanet in partner ct FEB  Development of Medicines For Paediatric
3 AndRare Diseases: Situation Assessment
Armenia Estonia Lania Serbia And The Way Forward
Australia Finland Lebanon Slovakia
Austria France Lithuania Slovenia
gelﬂ'“'“ 290'9‘3 b“*“"‘"‘)“'g & FEB  Health care guidelines on rare diseases:
ulgaria ermany orocco
Canada Greece Netherlands Switzerland WO Chually acsessment
Croatia Hungary Norway Tunisia = y, 2015 -
Cyprus Ireland Poland Turkey
Czech Republic Israel Portugal United Kingdom FEB  EURORDIS policy event - Rare but real:
enmark Italy Romania 24 Talking Rare Diseases
bruary, 201
We subscribe o the HONcode Principes of the
Health On the Net Foundation.
JRPHANET DATA

diseases 5833 | Expert centres 6636 | Laboratories 3280 | Professionals 1

9,894 | Daily visitors 41,644

With the support of

serm = Bl remesmony EI €

Contact us | About Orphanet | About Rare Diseases |

| LFB@

Our Website does not host any form of advertising | Our partnerships do not influence our editorial policy

B

About Orphan Drugs

XML SiteMap | Legal notice | Quality charter | Career opportunities

orphanet

* Un site d’acceés gratuit

* Disponible en 7 langues

» Dédié a un large spectre d’utilisateurs,

des patients aux professionnels de sante,
chercheurs, décideurs, compagnies
pharmaceutiques...

~ 54,000 pages visitées/jour depuis 211 pays

www.orpha.net



Les utilisateurs du site
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Contenu scientifique ...

The portalfo rare disesses and orpnan There is mo disease sorare
iy that it does not deserve attention
finserm "t |

Orphan drugs

|m.,.., ‘ u....u...|

Epidemiology: e |

SIMPLE SEARCH OTHER SEARCH OPTION(S)
4. 710 diseases indexed with nrevalence data - oo = R—
Cross-references of the diseases: =

A AR7 dicoacac indavad with ICN1N

: Joubert syndrome

Cross-references of the genes: ORPHAITS o ]

2 270 genec linked ta at leact 1 diceace inclyding: o Ezméf’"ﬁf:%?m” :: ]
Diseases indexed with clinical signs: : oy =

2 £00 Aicnncnar indavad with alininal cicne -

Content of the Orphanet encyclopedia : \

SUMMARY
Soubert syndrams (15) s characteris
o [

D V71 mAavnAan tmbavfannd Avia~ LICNC

Link to external RD literature :

266 by cangerital mallormation of the brainstem and ageness or hypoplasia of
mal respiratary patieen, aystagmus, hypotorsa, ataxia, and delay in

45 Reviews articles
593 Clinical genetics reviews
297 Best practice guidelines
121 Guidance for genetic testing
607 General public articles o
69 Anesthesia guidelines ST, G
JD ST o™
476 in Polish
103 in Slovak
142 articles for the general public
in French
> 200 emergency guidelines

n genes, ANIT (6323), NHPI (2513), CEP29D (12021), THEMST
) amd CC2024 (4915), and two laci on chromesomes 954 LBTSL)
ted with the i

(8022, R
nd 11912-913 (CORS2IBTSZ

ive. Genatic. counceling i an impariant clinical ool far
Th riak of having s fartne

Detailed mformstion

Summary information Slavak [-] (2009,pdf)
Suons (2] (2009,pdf)
uidelines EN L1 (2013,pd)
e En L] (2010)

EN L1 (2007,pd)
En L] (2013,pdf)
Svenska 7] (2012)
Fi (7] (2007,paf)
Clinical genetics review EN [2] (2043)

Figures: February 2015
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u ﬂ Langues : 5!

EN | ES | DE | IT | BT | mL

orphanet

Le portail des maladies rares et des
meédicaments orphelins

INnc

Les maladies rares sont rares,
mais les malades nombreux

Accueil
Aide
MNous contacter

“ Inserm **
Tests R* _nerche et J<sais Autres
disgnostiques eliniques informeations
Recherche Rscharcher ns Classincations Ganss \E! ur towt E ur nanst
‘ | per sig ‘ | R ‘ nepopsas pou ‘ Orphanst Urgsnces ‘
e

focustl » Malsdiss rarss  » Handics Select Language —}

by Google Translate

RECHERCHER UNE MALADIE AUTRE(S) OPTION(5)

Terme
Limita’

Mucoviscidose
[ Champ obligatoire

(@) Nom ge maladie 0K

() Mo Orpecnet

= Recherche dans notrs Théssurus

. . ORPHA586 Mucoviscidose

dans |z
Visuali
malad

w Les limitations d'activité/restrictions de participation sont déwites avec le Thésaurus Orphanet du Foncticnnement, dérivé et adapté de la Classification
Internaticnale du Fendtionnement, du Handicap et de |a Santé — Enfants et Adolescents (CIF-EA, OMS 2007). Linformation foumnie est estimée sur I'ensemble
de la populstion de patients en situstion de prise en charge habituelle {raitement spécifigue et'ou symptomatique, prévention et prophylaxie, aide technique
et assistance humaine, scins et aides). Les conséquences fonctionnelles sont présentées par ordre de fréquence dans la population des patients. Ces
informations générales peuvent ne pas étre pertinentes pour un cas précis. Certaines difficultés rapportées icl peuvent se produire avec une temporalité ocu un
degre de severite différent, et d'autres qui ne sont pas listées peuvent néanmoins éfre rencontrées.

+ Perte de capacite

Informations complmentaires

Fréquent
q Pius dinformation
L] - .
. Temparalité Siwiritd [ErY— T
Marzhar sir da lzrgies distancas ' Limitatizn parmanants her > Atk pour tout pusiic
spheifid
Marter un escalier, grimpsr, courr, sauter, nager, .. ¥ Limitation p=rmansnt= Nen
spdaitié = Anmsire Eurodls [ ]
. E I | Les cahlers d"Orphanst
l l CO A > Prévaknce
Occasionnel > Medicaments orgneling en Europe

Temporalité Cerfires de néfrence labellisés
T2 SUSC U8 maladle rane

Participsr | sInformer

Participer & une comrersation Limitation transitoin L&,

§
:
:

> Line I3 ke Jintarmation

° Soulever et porter des objets ¥ Limitation tramsitoin Lger ~ LrergaRDI-]
a t I e n + Limitation permanerts her > Enregliiaz vire acivme
=pdrifid
Marcher sur d= courtes distances ¥ Limitatizn trarsitzies Sévdre
° ° DemiSrs mise & [oUr: 220712015
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Marcher sur d= longues distances ' Limitaticn transitoies Total Toutss ks Informations ot documsants
Martzr un =scalier, grimper, courin, ssuter, nager, . ¥ Limitation transitoirs Total COMENLUE GanE o2 its sont fournis
i ) . unigusment & titrs dinformation. s ne
Se laver Limitation tramsitoin Modénd wisant an aucin cas & remplacer un
Prendrs =oin d= son comps {peau, dents, ongles, cheveux, =oins intimes) Limitation transitcirs Mazadrd avils madical spacialiss ot ne dofvant
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Répertoire des ressources expertes

18,224 professionnels référencés

Langues 58l BN | ES | DE | 1T | PT | rc

Accueil
Aide

Mous contacter

orphanet

Le portail des maladies rares et des Aucune maladie n'est trop rare
médicaments orpheling pour ne pas mériter attention

' Inserm ** |Ed

Médicaments Centres experts Tesls Recherche et Associations Professionnels et Autres
orphelins et filidres / diagnostiques essais cliniques institutions informations

reseaux
Orphanet Urgences

Classifications

e &5
Sélectionner une langue « imer (=)
Fourni par Google Traduction 2,673 aSSOCiationS de

Md\es rares » Recherche
6,678 centres experts |
RECHERCHE SIMPLE AUTRE(S) OPTION(S) patients
1+ o e . a :z::: mfila > Ligte alphabétique
“Auméro Orphanet
2,973 laboratoires de recherche
- — — - - 5,330 projets de recherché pour 1, 882 maladies
1,685 laboratoires médicaux dédiés aux diagnostique >2, 500 essais cliniques pour 767 maladies
35,602 tests diagnostiques 6,81 registres de patients
616 registres de mutations
137 bio-banques

Figures: February 2015

orphanet

www.orpha.net
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Associations de patients

. . AMFE - Association Maladie Foie Enfants
AMFE - Pediatric hepatic diseases Organisation

Site Internet [~]

Présidence : Mme Héléne M GAILLARD Télephone : 33 (0)6 75 5591 65 Couverture Nationale
Autre Téléphone : = geographigue :
s - Numéro Orphanet : ORPHAZ212752
AMFE - Association Maladie Foie Enfants
) Contact:
27 rue edgar guinet )
92240 MALAKOFF hgailardi@noas.fr

FRANCE

Informations complémentaires

Plus d'information sur cette
association

> Maladie{zVgroupes de maladies (2)
= Réseaux (0)

Services sociaux spécialises

= Annuaire Euredis []

Les cahiers d'Orphanet

Prévalence

WMédicaments orpheling en Europe
Centres de référence labelisés
Vivre avec une maladie rare

oW oWV
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Affichage des filieres

. - Filfoie - Filiere de santé maladies rares : maladies hépatiques rares de I'enfant et de I'adulte
Filfoie - French rare diseases Healthcare Network : rare hepatic diseases

Type de réseau : Centres experts Couverture géographique : Nationale
Huméro Orphanet : ORPHAL42645 Source|s) de financement : -
Coordinateur de réseau de centres experts Informations complémentaires

Pr Olivier CHAZOUILLERES
Service d"hépatologie
CHU Paris Est - Hdpital Saint-Antoine

Pluz d'information sur ce réseau

Téléphone : 33 (0)1 49 28 23 78

= Maladie(sgroupes de maladies (7}
Fax : 33 (0)1 49 28 21 07

184 rue du Faubourg Saint-Antoine Services sociaux spécialises
75012 PARIS = Annuaire Eurodis [~]
FRANCE :

PFlus d'informations Les cahiers d'Orphanet

= Prévalence des maladies rares
= Meédicaments orphelins en Europe
Derniére mise & jour: Janvier 2016 = Centres de référence labellisés
= “ivre avec une maladie rare
FRANCE - CLICHY- CHU Paris Nord-Val de Seine - Hopital Beaujon Participer / < informer
Centre de référence des maladies vasculaires du foie de I'adulte {Coordonnateur: Pr Dominigue-Charles VALLA) = Lire la lettre d'information

= Lire IQIRD [7]
= Enregistrez votre activité

FRANCE - LE KREMLIN-BICETRE- GHU Paris-Sud - Hépital de Bicétre

Centre de référence des atrésies des voies biliaires de ['enfant (Coordonnateur: Pr Emmanuel JACQUEMIN]

Toutes les informations et

documents contenus dans ce
FRANCE - PARIS- CHU Paris Est - Hopital Saint-Antoine site sont fournis uniquement &
Centre de référence des maladies inflammatoires des voies bilisires (Coordonnateur: Dr Christophe CORPECHOT titre d'information. lls ne visent

en aucun cas a remplacer un

Orphglﬂet www.orpha.net



Nouveau modele pour représenter les

laboratoires meédicaux et les tests

.+ 13084 Résultat(s)

diagnostiques

rTrier par

Spécialité(s)/Objectif(s)
[T GENETIQUE MOLECULAIRE (229)
[C] Analyse de mutation ciblée (s2)

Criblage de mutations et analyse de séquence d'exons
spécifiques
(18)
[”] séquencage des régions codantes (21}
[T] Recherche de disomie uniparentale (2s)
[C] Analyse de la méthylation (14
[C] Analyse de délétion / duplication (42
[C] CYTOGENETIQUE (33)
[”] Détection d'altérations chromosomiques de grandes tailles
(28)
[”] Détection de micr 15/ microd ions {43
71 Instabilité chromosomigue (7
[7] BIOCHIMIE GENETIQUE (77}
[C] Essai d'analytes fenzymes {57)
[”] Expression protéique 15}
["] PARASITOLOGIE (1)
[C] HEMATOLOGIE (2

Management de la qualite

D Accréditation {5121)
[ COE 2408

Technique(s)
= Séquencage par Sanger (32}
= Séquencage par NGS (excepté WES) (22)
[T] PCR ettechniques associées (41}
[T] MLPA ettecnniques associées (25)
[7] Techniques sur puce (44
[C] méthodes d'analyse des microsatellites (7}
[7] Pyroséquencage @
[Z1 FIsH @1
[C] M-FISHISKY (3
[7] caryatype (15
[ Analyse de ruptures chromosomiques (7)
[Z] Immunohistochimie (s
[T western Blot @
[T] whole Exome Sequencing 4)

Pays
7] aemasnE =is [E] rLanDE te
[C] AusTRALE® [C] 1sraELzn
] autRICHE e [7] maLig e
[ BeLGioUE Sy [[] LemroniEe
[ suLeariE® [ vzana
[C] canaDA: [ uruanes
[ cHvPRE e
O croatEm [0 maroc s
[F] paAMEMARK 1= [F] norvEGE =
[ EsPaaNEam FEYSBAS s
[ esTonE® [C] poLosNE s
[C] FINLANDE 1
[ FrancE s
[ erece s
[ HonGRIE (4 [7] seraies
[ stowsauie te
[ sLoveNiEm
[0 suspem
[ suissesu
[C] TeHEQUE, REPUBLIQUE =5
[ Tunisig s
[ rurauiEss
[ uxraNE

Contexte

[ Diagnostic anténatal 7o)

B Diagnostic préimplantatoire (22)
[”] Diagnostic postnatal (432}

[”] Diagnostic pré-symptomatique (10}
7] Pharmacogénétique 54

] Génétique somatique (45}

[7] Evaluation des risques (55

|| Dépistage néonatal (54)

D MACEDOINE, LEX-REPUBLIQUE YOUGOSLAVE DE i

www.orpha.net
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Nouveau modele pour représenter les
laboratoires médicaux et les tests diagnostiques

. . Diagnostic des syndromes de Prader-Willi et d’Angelman
Molecular diagnosis of Prader-Williand Angelman syndromes (MLPA, methylation analysis)

Laboratoire de génétique Télephone : 33(0)549454971
Service de génétique Autre Téléphone : -
CHU de Poitiers
—— Fax: 330549454972
2 Rue de la Miletrie - CS 90577
86021 POITERS CEDEX Stte web [~]
FRANCE Contact:
Directeur du laboratoire : Pr Alain KITZ15 lJ—LabD' Enet@chu-paitiers fr

Plus d'informations Huméro Orphanet : ORPHA10413

PERSONNES EN CHARGE DU TEST

Informations complémentaires
Pr Alain KITZIS

Les cahiers d'Orphanet

Prévalence des maladies rares
Medicaments orphelins en Europe
Centres de référence labelisés

CONTEXTE(S)

Diagnostic postnatal

L

Wivre avec une maladie rare
PROCI'EDURE{S} TECHNIQUE(S)

Participer ! g'informer

Génétique moléculaire

= Lire la lettre d'information
Analyse de la méthylation MLPA et technigues associées = Lire TOJRD [7]
> Contacter d'autres patients/familles
> Enregistrez votre activité
MALADIE(S) (3) NOM DE GENE (6)
Toutes les informations et
Syndrome de Prader-Willi dd 3 une disomie uniparentale maternelle du MAGELZ documents contenus dans ce site
chromosome 15 NDN sont fournis uniquement 3 titre
Syndrome de Prader-Willi dd & une délétion 15911913 d'origine paternelle oca2 d'information. lls ne visent en
Syndrome de Prader-Willi dd 3 une mutation d'empreinte SNORD115@ aucun cas 4 remplacer un avis
SMNORD116 médical spécialisé et ne doivent
SNRPN pas étre utilisés comme base pour
le diagnostic ou le traitement.

Orphgﬂet www.orpha.net
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Méedicaments orphelins

orphanet

Le portail des maladies rares et des
médicaments orphelins

" Inserm ==

Aucune maladie n'est trop rare
pour ne pas mériter attention

Centres experts
et filiéres J

réseaux
Liste des

Enregistrer /
Actuaits votre
activité

‘ Liste des ‘ te des ‘

orphelins

Accueil
Aide
Nous contacter

Autres

Tests Recherche et Associations Profes:
diagno: ues essais ues sti ons i ons

RECHERCHE PAR SUBSTANCE/MEDICAMENT

AUTRE(S) OPTION({S)

Select Language -

Imprimer 4

Powered by Google Translate

glivec Substance / Médicament OK = Recherche par maladie
{% Ghamp obligatoire = Recherche par catégorie ATC
> par pi E d'’AMM
Autorisation de mise sur le marché avec désignation orpheline - Europe
Nom commercial : KALYDECO Identifiant UE : EUnM27a2
L4 La Code ATC : RO7AX02 Date d'AMM : 2310712012
Numéro Orphanet : ORPHA3Z23211 Détenteur de I"AMM : VERTEX PHARMACEUTICALS (EUROPE) LIMITED

Rapport d'évaluation []

THERAPEUTIC INDICATION

Treatment of patients with cystic fibrosis (CF) aged 6 years and older and weighing 25kg or more who have one
of the following gating {class III) mutations in the CFTRgene: G551D, G1244F, G13490, G178R, G5515, 51251N,
51255P, 55490 or 5549R.

Treatment of patients with cystic fibrosis (CF) aged 18 years and older who have an R117H mutation in the

CFTRgene

Liste de maladies
» Mucoviscidose

orphanet

Informations complémentaires

Services sociaux spécialises

= Annuaire Eurodis [7]

Les cahiers d'Orphanet

= Prévalence des maladies rares

> Médicaments orphelins en Europe
= Centres de référence labelisés

> Vivre avec une maladie rare

Participer / s'informer

= Lire la lettre d'information
> Lire IOJRD [
> Enregistrez votre activité

Toutes les informations et
documents contenus dans ce
site sont fournis uniqguement &
titre d'information. lls ne visent
en aucun cas & remplacer un

1anet inclut toutes
e ou plusieurs
nmment du fait que le

i nont pas recu de
Mise sur le Marché)

www.orpha.net
B



Outil de déclaration d’activité

orphanet

Le portail des maladies rares et des
médicaments orphelins
) Inserm  =*

¥

Accedez a nos Services [uSETL L l OK l

Répertoire des projets de recherche
en cours, essais cliniques, registres et
biobanques

Inventaire, classification et
encyclopédie des maladies rares,
avec les génes associés

QOutil d'aide au diagnostic Répertoire des associations et

. services aux patients
Procédures d'urgence P

Répertoire de professionnels et

Inventaire des médicaments orphelins institutions

Répertoire des laboratoires médicaux

X - N Une newsletter, OrphaNews
fournissant des tests diagnostiques P

Collection de rapports thématiques :

Répertoire des centres experts les Cahiers d'Orphanet

Les Cahiers d'Orphanet Cantriboar A Arnhanet
N 4 N\ 7 4
Liste des Maladies Rares
S — -

Prévalence des maladies rares POTTSoroe=Sns
Registres de maladies en Europe
Listes des médicaments orphelins
Aides et prestations sociales
Rapport d'Activité d'Orphanet
Etudes de satisfaction
Comptes-rendus des forums Internet

Télécharger nos données
Orphadata

orphanet

Langues JZz0 EN | ES | DE | IT | PT | NL

Les maladies rares sont rares,
mais les malades nombreux

Accueil
A propos d'Orphanet

Aide
MNous contacter

orphanet

»

Rare diseases are rare, but
rare disease patients are numerous

Newsletter Collector

Welcome to Collector, the Orphanet registration form backoffice.
Natonal Vaidators and Irternabonal Quakty Control team n order to treat professional’s demands

Lire la derniére newsletter The tool 1 dedcated to Informaton

Loge

Lire les précédentes éditions
S'abonner a la newsletter

Autres documents

Recommandation du CparSeil de |’

sur les maladies rga€s

Etat de I'Af#€s maladies rares

orphanet

Rare diseases are rare, but

Plag#fBtional maladies rares frangs “ Inserm rare disease patients are numerous

or rare diseases and orphan drugs

Languages: english ~

Autres sites sur les malgi ey

Rare Diseases - European Commi Welcome! Please enter your username and password:
Login: smalella

EUCERD Joint Action

Password serreees

European Medicines Agency Sign In

IRDIRC

Office of rare diseases research (

Have you forgotten your loy

If you are not already registered, please create a new account

EC Expert Group on Rare Diseases (EU)

Evénements Tout voir

www.orpha.net
e



Outil de déclaration d’activ

[] V4

Ite

My workspace >

orphanet

Hello Philippe Parent

Welcome to your personal Orphanet space. In this space you can update or add your activities in
the field of rare diseases on the Orphanet website, as well as your personal data.

At any time, you can save the form before it is completed and find it next time in the

«Access your forms: workspace.

My workspaces:

1—
e

Register a new activity
) 4

Access my forms (in progress or already submitted)
'

V'

@ Warning: The publication of your data in the Orphanet website can take some time, in
order to make them comply with Orphanet’s standards. You will be informed when this

www.orpha.net




N\

Orphadata.org - Diffusion de donné

downloads about

Free access data from Orphanet

orphanet

Home
About Orphadata
Catalogue of products (Academia)
Catalogue of products (Industry)
How are the data produced?
About Orphanet
Access Orphanet[—]
Contact

FAQ

Freely accessible datasets
Disorders, cross referenced with other nomenclatures
Orphanet classifications
Epidemiological data
Clinical 2igns associated with rare disorders.

Thesaurus of clinical signs, cross referenced with other
terminologies

Disorders with their associated genes
Linearisation of disorders new!
Orphanet Rare Disease Ontology

Sparqgl ENDPOINT new!

orphanet

faq legal issues contact my orphadata

Friday, 28 January, 2016

Welcome to Orphadata

The missien of Orphadata is to provide the scientifi ity with a compr: ive, high-guality and

freely-accessible dataset related to rare diseases and orphan drugs, in a reusable format.

For more information on Xml format fies, see the users guide

See “How the data are produced”

Freely-accessible dataset

Orphanet
Classifications

SPARGL
ENDPOINT

(beta)

5 Linearisation

associated i of disorders
with rz enes

disord

The dataset i a partial extraction of the data stored in Orphanet, which is also accessible at
wowewe.orpha.net for consuttation purposes only.
This freely-accessible dataset is available in seven languages (English, French, German, talian,

Portuguese, Spanish and Dutch).

Datasets available on request

These datasets are available for free on signature of a Data Transfer Agreement for Academia (consult

the catalogue).
These datasets are available for a fee on signature of a Data Transfer Agreement for Industry (consuft

orphadato
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Newsletters

orphanet Qe G Wl

orphaNews france
La newsletter dOrphanet ()

BIENVENUE SUR ORPHANEWS

',JAFM

ORPHANEWS /15 juin 2016
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ARCHIVES
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Abonnement gratuit

orphar
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INTRODUCTION
Editorial

Spotlight on

NEWS

RESEARCH & MEDICAL

AND ALSO...

Q search 5 Subscrive [l Archives  ENV

orphaNews
RD-Action newsletter @

15 june 2016 edition
 £lin]v]
=
M Editorial

European Conference for RD conference: a
landmark success

With over 760 attendees from over 40 -
success. This was one conference, 26-28 May 2016 Edinburgh
which truly repres il

especially the concerns of the patients and the families. t presented how old
problems have been tackled and new challenges are being looked at. An inspiring
2 days, and an additional day for pre-conference tutorials, that brought us back
with renewed motivation and vigour.

During the ope:

1% plenary, the young patient advocates panel (pictured below)

brought together six representatives, from different countries across Europe and
around the world to take to the stage and share their unique perspectives about
the future of patient advocacy and how young people are creating change in the
field of rare diseases.

The tutorials were aim was to elucidate
certain topics that could be deemed complex as well a5 gave a sense of how an
attendee could make the most out of the 2 day, idea-packed conference.

The attendees were spoilt for chaice as they had to choose from & themes that
ran concurrently, each more interesting than the other. The themes were:

Game Changers in Research

The speakers of this theme spx y on the move =
diagnosis of new technologies with the patient at the centre of new
developments. Topics were around the interplay between public and private
funding streams for research, and on some of the breakthroughs which have
impacted on patient care, some of which have been enabled by innovative
funding models. The discussion also covered research in the delivery of new
therapies to patients and how this can be enabled in a sustainable manner.

Game Changers in Diagnosis
In this theme attendees, explored the scientiic, cinical, societal, ethical and
practical questions that the patients and families find themselves and gain and
retain a sense of control over their ives to the fullest extent possible. How
patients struggle with getting a diagnosis, how patients can be helped obtaining a
diagnosis and the current advances in diagnostic measurements were discussed
in detail

Game Changers in Drug Development & Authorisation: Medicines &
Adaptive Pathways

In this theme, the speakers, many of whom were from regulatory agencies, spoke
extensively on how the development, authorisation and access process can be

ameliorated in order 1o get the best possible outcome for the rare disease

patients. In this theme the attendees were given a sense of what needs our
attention most and how we can smooth the path from research through to real
treatments with real access for real patients.

www.orpha.net
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Application Orphanet
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recommandations d’'urgence et
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ORPHA GUIDES

e UNE APPLICATION MOBILE POUR
MIEUX S'INFORMER SUR LES PRISES
EN CHARGE ET LE HANDICAP RARE

OI’D hg.'ﬂet www.orpha.net



CONTENU D’ORPHA GUIDES

Des informations dédiées au handicap dans un format adapté a la mobilité , consultable
hors connexion /Offline (pas besoin de se connecter a un réseau sans fil).

* Focus Handicap avec ses fiches handicap « embarquées »

e 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

Ii SCHEMA NATIONAL

\/IN/RE A\/EN d'organisation sociale & médico-sociale
VIVRE AV A0 pour les handicaps rares

UNE MALADIE RARE —

2014 - 2018

S

FOCUS

orphdnet . HANDICAP

orphanet ’?c_!g

=simsem  orphanet 6 Cwsa

Vivre avec une maladie rare Plaquette CNSA

Focus Handicap

OI’D hg.'ﬂet www.orpha.net
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FICHES HANDICAP (1)

Toutes les informatlon:::’
liées au handicap associé
a une maladie rare
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FICHES HANDICAP (2)

* Alintention des MDPH, des professionnels de santé, des
professionnels du champ médico-social

— Pour aider les médecins des MDPH a évaluer les besoins en
termes de moyens humains et physiques pour les malades

— Pour aider les professionnels médico-sociaux a accompagner les
malades de facon adaptée,...

* Alintention des malades, de leur entourage

— Pour les aider a recevoir I'aide humaine et physique adaptée a
leurs besoins

— Pour sensibiliser I'entourage aux situations de handicap
auxquelles peuvent étre confrontés les malades et leur apporter
les clés pour un accompagnement au quotidien,...

Orph@qet www.orpha.net



CAHIER ORPHANET VIVRE AVEC UNE MALADI
EN FRANCE
Aides et prestations pour les personnes atteintes de
maladies rares et leurs proches (aidants familiaux)

ARE

VIVRE AVEC
UNE MALADIE RARE

Vivre avec une maladie rare
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CAHIER ORPHANET VIVRE AVEC UNE MALADIERARE
EN FRANCE
Aides et prestations pour les personnes atteintes de
maladies rares et leurs proches (aidants familiaux)

* Pour les personnes atteintes de maladies rares, leurs
proches, les aidants familiaux

* Acces aux aides financieres et humaines dont
peuvent bénéficier les malades mais aussi leurs
proches : qu’il s'agisse de |'accueil de la petite
enfance, de I'enseignement, de I'insertion
professionnelle, des places en établissement
spécialisé, du soutien pour les aidants familiaux...
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UNE APPLICATION POUR IOS et ANDROIN

* Application gratuite

* Apple et Android

DISPONIBLE SUR Disponible sur
P> Google play D App Store
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MERCI DE VOTRE ATTENTION.

Partnerships.orphanet@inserm.fr
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