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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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Base de données Orphanet

ICD-10 code

Encyclopaedia

Rare disease
nomenclature

PubMed query

Classifications

Clinical signs

Disability facts

@ Inheritance

Epidemiological

data

Prevalence

Age of onset

Age of death

Orphan designations

~ Orphan drugs

Directory of resources

Research and trials

Patient organisations

Medical laboratories

orphanet

Reactome

Expert centres

www.orpha.net




o B\

Une organisation internationale

Orphanet consortium

. Orphanet member
O Orphanet contact point
O Orphanet observer

Created with mzpdum ®
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Un site d’acces 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
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Les utilisateurs du site

IN WHAT CAPACITY ARE YOU CONSULTING THE ORPHANET WEBSITE TODAY? PLEASE SELECT A CATEGORY,

(N=3224)
Other 5%
Student 16% .
Education/ )
communication 2%
Health care
manager/
policy maker 196

Industry 1%

Research 496

Health professional
47%
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patient
organisation 24%
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Outil de déclaration d’activité
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Outil F'aide au diagnostic Répertoire des associations et
services sux patients
Procédures durgence B zaat d: LR Autres documents
(el rolesson

Inventaire des médicaments orpheling -mmrone P
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Outil de déclaration d’activité

My workspoce >
Hello Philippe Parent

Weilcome to your personal Orphanet space. In thes space you can update or add your activitees in
the field of rare diseases on the Orphanet website, as weil as your personal data.

At any time, you can save the form before it is completed and find it next time in the
wAccess your forms» workspace.

My workspaces:

= '
| | 4

< 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
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Des processus de production
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Des procédures de production \

Collecte / | ; |
Production & ~ Quality contro
Experts :

Vellle scientifique

Requétes PubMed Annotation Associations .
| Indexation Professionnels Complétude
Rédaction Cohérence
. Conformité
Exploitation des Validation S Y
sources
Procédures adaptées en fonction du type de donnée
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Contenu scientifique

Epidemiology:

4.710 diseases indexed with nrevalence data
Cross-references of the diseases:

A AR7 Adicoacac indavad with ICN1N
Cross-references of the genes:

2 270 genec linked ta at leact 1 diceace inclyding:
Diseases indexed with clinical signs:

7 £0Q Aicancac indAavad wiith Alinical cicne

Content of the Orphanet encyclopedia :

D V71 mAavnAan tmbavbanAd AviAaA LICNC

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

FD g oeria

476 in Polish

103 in Slovak
142 articles for the general public
in French
> 200 emergency guidelines

Figures: February 2015
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Des processus de production
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Répertoire des ressources expertes

18,224 professionnels référencés

orphanet

LePanal 065 MAEDEE rss o1 065
médcments aphein:

“inserm **

Cewtres cxpeorts Tests Recherche ot Assacistinavy Frotessumnanely ot Astres
=t tilatres [ CuaQNOsIIQues essars Cletaques mslAUt s mformat»ons
.

SaRctonn wne Bngue -

= Traduchon

6,678 centres experts | 2,673 associations de

patients

JAUTRE(S) OPTION(S)

| Lot sbstate S

T ey semoes

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

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

Figures: February 2015
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Associations de patients

\

. - HPN-FRANCE / Aplasie Médullaire - Association pour la Recherche sur I'Hémoglobinurie Paroxystique

Nocturne et I'aplasie médullaire

Site Intermet [-~]
Présidence : M. Jean-Benoit BIRCK Téléphone : 33 (0)6 &0 41 97 80 Couverture Nationale
Rutre Téléphone ; 23 (0)6 26 36 02 T2 géographigue :
= ~ Numéro Orphanet - ORPHASSZ1

HPNTFR.RP'fCE I Aplésm Iledullmr\e" Contact

Service Hematologie greffe de moélle T3 d el f

CHU Paris-GH St-Louis Lariboisiére F-Widal - Hapital shanmuriel@yahoo.fr

Saint-Louis

1 avenue Clawde Vellefaux

T5010 PARIS

FRAMCE

Contact d'une association de patients : E-mail : Informations complémentaires

. pa : dahanmuriel@y ahoofr . . —

Mme Muriel DAHAN Plus dinformation sur cette association

1 avenue Claude Vellefaux Téléphone : 23 (0)6 60 41 97 80 > Maladie{s)groupes de maladies (2)

75010 Fax : - + Ressawx (D)

BARIS Contack : -

ERANCE dahanmuriel@y ahoofr Les cahiers d'Orphanet
= Prévslence des maladies rares
> Médicaments orpheling en Europe
» Centres de référance lsbeliisés

orphanet

> Vivre avec une maladie rars

Participer / s'informer

Lire Ia lettre d'information

Contscter dsutres patients/familles
Enregistrez wotre activité

L

www.orpha.net
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Affichage des filieres

:“MARIH - Filiére de santé maladies rares : maladies rares immuno-hématologiques
MARIH - French rare diseases Healthcare Network : rare immuno-hematologic diseases

Type de réseau: Centres experts Couverture géographique : Nationale
Numéro Orphanet : ORPHA4427TS Source(s) de financement : -
Site web [~
Coordinateur de réseau de centres experts Infermations complementaires

Dr Régis PEFFAULT DE L& TOUR
Service d’hématologie - Greffe d &ll .

ervice d hematologie - Grefie de moelle Téléphone : 33 (0)1 42 49 96 39
CHU Paris-GH St-Louis Lariboisigre F-Widal - Hdpital Fax : 33 (0)1 42 49 96 36
Saint-Louis ) Les cahiers d'Orphanet

1 avenue Claude Vellefaux Site web [
75010 PARIS

FRANCE
Plus d'informations

Plus d'information sur ce réseau

= Maladie(z)groupes de maladies (6)

Prévalence des maladies rares
Médicaments orphelins en Europe
Centres de référence labelizés
“ivre avec une maladie rare

LR

Participer / s'informer

FRANCE - BORDEAUX- CHU de Bordeaux-GH Pellegrin B oot i
= Lire TQJRD [1]
[{Coordonnateur : Pr Yves PEREL) = CDntaFﬂer dautres p;tlgljtsffamllles
= Enregistrez votre activité
FRANCE - CRETEIL- GHU Henri Mondor Toutes les informations et
Centre de référence des cytopénies auto-immunes da I'adulte (Coordonnateur: Pr Bertrand GODEAU)
documents contenus dans ce
site sont fournis uniquement &
FRANCE - PARIS- CHU Paris - Hépital Necker-Enfants Malades titre d'information. lls ne visent
Centre de référence des mastocytoses (Coordonnateur: Pr Olivier HERMINE) en aucun cas a remplacer un
avis médical spécializé et ne
doivent pas étre utilisés comme
FRANCE - PARIS- CHU Paris Est - Hopital Saint-Antoine base pour le diagnostic ou le
Centre de référence des microangiopathies thrombotiques (Coordonnateur: Pr Paul COPPO) traitement.

FRANCE - PARIS CHU Pans GH St-Louis l_anbms,rere F-Widal - Hépital Saint-Louis

FRANCE - PARIS- CHU Paris- GH St-Louis Lariboisiére F-Widal - Hopital Saint-Louis

Centre de référence des aplasies médullaires rares [Coordonnateur: Pr Gérard SOCIE)
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Méedicaments orphelins

 Laliste des médicaments orphelins de la base de données Orphanet inclut toutes
les substances qui ont recu 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.

 Labase de données Orphanet inclut aussi des médicaments qui n‘ont pas recu de
désignation orpheline mais qui ont une AMM (Autorisation de Mise sur le Marché)
avec une indication spécifiqgue pour une maladie rare.
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Orphadata.org - Diffusion de donné

Free access data from Orphanet
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Newsletters
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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 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

C SCHEMA NATIONAL

\/IN/DE A\ d'organisation sociale & médico-sociale
[\ | =
V I V r‘ L 'L\“\/I = pour les handicaps rares

UNE MALADIE RARE —

2014 - 2018

<

FOCUS

orphanet | HANDICAP

orphgnat "g‘ﬂ

=1 Inserm orphanat

Vivre avec une maladie rare Plaquette CNSA

Focus Handicap

Orph(]ﬂ et www.orpha.net
I B 2000



FICHES HANDICAP (1)

Toutes les informations
liées au handicap associé
a 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 I'Encyclopédie Grand
Public)

OI’DhOﬂet www.orpha.net
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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,...
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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)

&

VIVRE AVEC

UNE MALADIE RARE

Vivre avec une maladie rare
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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)

* 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 'enseignement, de l'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
S Google play D App Store
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IS,

MERCI DE VOTRE ATTENTION.

martin.arles-soler@inserm.fr
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