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1.

Informacion general

El objetivo general de Orphanet es ofrecer a la comunidad un conjunto de informacién exhaustiva

sobre enfermedades raras y medicamentos huérfanos para contribuir a la mejora del diagndstico, el

cuidado y el tratamiento de pacientes con enfermedades raras.

Orphanet se ha convertido en el portal de referencia sobre informacién en enfermedades raras y

medicamentos huérfanos.

El portal da acceso a:

Un listado de enfermedades clasificadas segun las clasificaciones expertas publicadas existentes.
Cada enfermedad esta indexada con los cddigos ICD10 y OMIM, y su “ficha de identificacion”
incluye prevalencia, edad de inicio, modo de herencia y genes asociados. (Hasta la fecha, no
todas las enfermedades tienen una “ficha de identificacion” exhaustiva).
Una enciclopedia que abarca 3.000 enfermedades raras, redactada por escritores cientificos y
revisada por expertos de renombre mundial. Los resimenes se producen en inglés y son
traducidos al francés, aleman, italiano, portugués y espafiol. Para algunas enfermedades
escogidas estan disponibles guias de emergencia.
Un listado de medicamentos huérfanos en todas las etapas de desarrollo, desde la designacién
de “medicamento huérfano”, hasta la autorizacién de comercializacion.
Un directorio de servicios especializados en 36 paises europeos, que ofrece informacién sobre:
centros expertos especializados y centros de referencia, laboratorios médicos, proyectos de
investigacion, ensayos clinicos, registros, redes, plataformas tecnoldgicas, asociaciones de
pacientes.
Una variedad de servicios:

0 Una herramienta de soporte al diagndstico (busqueda por signos y sintomas).

0 Un boletin en inglés con noticias cientificas y politicas. Este boletin también se publica en

francés e italiano.
0 Estudios tematicos e informes sobre temas generales: los “Informes de Orphanet”,
publicados como documentos PDF.

Actualmente, Orphanet es el Unico proyecto que establece una relacién entre las enfermedades, la

informacidn textual existente sobre ellas (incluyendo enlaces a otras paginas web informativas) y los

servicios adecuados para los pacientes.

En consecuencia, Orphanet es el portal mas significativo dedicado a las enfermedades raras en

materia de documentos de referencia.



Los principales logros en 2011 son:

e Ellanzamiento de la “Joint Action” (accién conjunta) Orphanet Europe en abril de 2011.

Orphanet estd ahora respaldada por la Comisién Europea como una acciéon conjunta entre los

Estados Miembros europeos.

e lLagobernanza de Orphanet ha sido optimizada.

Para asegurar una gobernanza éptima del consorcio Orphanet y un manejo eficiente de su flujo de

trabajo, y ademas reflejar la nueva implicacién de las autoridades sanitarias de los Estados

Miembros, la gobernanza fue reorganizada en abril de 2011. Tres comités (el Consejo de

Administracion, el Comité Directivo y el Consejo Asesor Internacional) aseguran la coherencia del

proyecto, su evolucion en relacién a los desarrollos tecnoldgicos y las necesidades de sus usuarios

finales, asi como su sostenibilidad.

e la traduccion de la pagina web internacional y de todos los contenidos de la base de datos al
portugués.

e La publicacidon de sitios web especificos para cada pais y en sus idiomas nacionales.

Las paginas nacionales ofrecen nuevas formas de acceder y presentar la informacién adaptada a las

necesidades de cada Estado Miembro y cada parte interesada. Ofrecen acceso a una base de

informacién comun pero también a informacion especifica para cada pais: noticias, eventos, politica

en enfermedades raras y documentos.

e Laexpansion de la red.

Canada se ha unido a Orphanet en 2011 y se han iniciado negociaciones con Argentina, Australia,

Brasil, China y Japdn.

e Elacceso gratuito al conjunto de datos de Orphanet en www.orphadata.org.

Debido al numero creciente de solicitudes de informacidn, para asegurar la difusion de la

nomenclatura de Orphanet sobre enfermedades raras y maximizar el uso de la informacién recogida

sobre recursos expertos, se ha creado el sitio orphadata.org. En esta pagina web, todo el conjunto de

datos de Orphanet es directamente accesible en un formato reutilizable, desde junio de 2011. Los

datos ofrecidos son una extraccion parcial de los almacenados en Orphanet y se actualizan

mensualmente. Su acceso es gratuito y en seis idiomas (inglés, francés, aleman, italiano, portuguésy

espanol). Este sitio ha supuesto un gran éxito con mas de 1.000 descargas mensuales.

e la enciclopedia de enfermedades raras ha sido ampliada y actualizada.

Desde 2011, es accesible en portugués y polaco ademds de en inglés, francés, aleman, italiano y

espanol. La solicitud de articulos de revision en el “Orphanet Journal of Rare Diseases” (OJRD) ha

continuado.

e El directorio de centros expertos, laboratorios médicos, ensayos clinicos, proyectos de
investigacion, redes, registros y asociaciones de pacientes ha sido ampliado y actualizado.

e La informacién ofrecida sobre medicamentos huérfanos ha sido publicada como uno de los
Informes de Orphanet para una comunicacidon mas eficaz.


http://www.orphadata.org/�

2. Evolucion del consorcio Orphanet

La base de datos Orphanet es percibida a nivel internacional como un recurso valioso ya que es la
Unica fuente de informacién validada sobre enfermedades raras, y es mencionada en los documentos
de la Comisiéon Europea sobre Enfermedades Raras (“Rare diseases: Europe’s challenge”, 11 de
noviembre de 2008, y “Recommendations of the Council on Rare Diseases”, 8 de junio de 2009)
como fuente de informacidn actualizada sobre la situaciéon de las enfermedades raras en la Unidn
Europea, y también como elemento clave para la estrategia nacional sobre enfermedades raras, que
cada Estado Miembro ha sido animado a desarrollar para finales de 2013.

En 2011, Orphanet ha dado un importante paso pasando a ser una accidén conjunta (Joint Action)
entre los Estados Miembros de la Unién Europea, un instrumento que combina la financiacién de la
Comisién Europea con cada uno de los participantes de los Estados Miembros, asi como de Suiza, un
socio colaborador. La accidn conjunta, de tres afios y financiada con 7’2 millones de euros, comenzé
el 1 de abril vy la reunién de lanzamiento, que congregd a los coordinadores nacionales y los
representantes de sanidad de los Estados Miembros, tuvo lugar del 7 al 8 de junio de 2011.

El objetivo primordial de la Joint Action es el de mejorar y adaptar la presencia de Orphanet en cada
pais participante. Objetivos que, por lo tanto, incluyen mejorar los servicios existentes y desarrollar
nuevas herramientas y servicios (incluyendo la construccién de una ontologia de Orphanet y el
desarrollo de nuevos servicios). Las iniciativas prioritarias que forman parte de la accién conjunta
incluyen la expansién de las lenguas de acceso a la base de datos de Orphanet y sus documentos.

Para asegurar una gobernanza dptima de la Joint Action y una gestion eficaz del flujo de trabajo, y
ademas reflejar la nueva implicaciéon de las autoridades sanitarias de los Estados Miembros, la
gobernanza de Orphanet fue reorganizada en abril de 2011. Ademas del Consejo de Administracion
(compuesto por los coordinadores nacionales), dos nuevos comités fueron creados y nombrados
durante la primera reunién anual de la accién conjunta:

e El Comité Directivo, formado por representantes de los organismos financiadores o las
autoridades sanitarias que contribuyen a la financiacién del proyecto central Orphanet (la base
de datos de enfermedades, la enciclopedia, la estructura de la base de datos, las infraestructuras
y la coordinacidn de las actividades).

e El Consejo Asesor Internacional, formado por expertos internacionales.

Estos comités aseguran la coherencia del proyecto, su evolucién en relacién a los desarrollos

tecnoldgicos y las necesidades de sus usuarios finales, asi como su sostenibilidad.

Dentro del marco de la Joint Action y la nueva gobernanza, Orphanet se propone racionalizar los
costes en relacion a los resultados, ser mas amigable y mas sostenible. A pesar del gran numero de
complejos desafios y oportunidades que la accidon conjunta supone para los paises socios de
Orphanet, los socios avanzan sin perder de vista el objetivo final: mejorar las condiciones de los
pacientes con enfermedades raras y de sus familias en toda Europa y mas alla.



Desde su creacion, gracias a la calidad
de sus datos y a su reputacion,
Orphanet ha crecido como consorcio
europeo, y hoy estd presente en 35
paises paneuropeos y en Canada.

El nimero de paises que desea unirse
al consorcio crece cada afo, ya que
unirse a Orphanet en lugar de crear
un sistema “de novo” supone
beneficiarse de la inversién vya

realizada en la infraestructura.
Durante 2011, se iniciaron negociaciones con seis nuevos paises: Australia, Argentina, Brasil, China,
Irlanda y Japon.

2.3.1. ELEQUIPO COORDINADOR

La coordinacién del consorcio esta gestionada por el equipo coordinador, Orphanet Francia,
localizado en el Service Commun 11 del INSERM (el Instituto Nacional Francés de la Salud y la
Investigacion Médica). El INSERM ha sido el coordinador del consorcio Orphanet desde sus inicios en
1997.

El equipo coordinador es responsable de la coordinacidon de las actividades del consorcio, de la
infraestructura y la programacion informatica del proyecto, la base de datos de enfermedades raras y
la produccién de la enciclopedia, asi como del control de calidad del directorio de recursos en los
paises participantes.

El equipo coordinador estd ademas a cargo de la actualizaciéon de la base de datos sobre los
medicamentos en desarrollo, desde la etapa de designacion como medicamento huérfano a la
autorizacién de comercializacidn y su disponibilidad a nivel nacional.

2.3.2. Socios

El establecimiento de un directorio de servicios tan sélo puede alcanzarse mediante la consolidacidon
de la recogida de datos a nivel de los Estados Miembros. La identificacién de recursos expertos
requiere un muy buen conocimiento de la investigacién nacional, las instituciones sanitarias y las vias
clinicas. Todos los coordinadores nacionales pertenecen a instituciones importantes por lo que
pueden proporcionar un entorno adecuado para el trabajo de los documentalistas cientificos, en
términos de fuentes de documentacidn, servicios administrativos y acceso a la red.

Los socios son responsables de la recopilacion, validacidon e inclusion de los datos sobre ensayos
clinicos, laboratorios médicos, centros expertos, proyectos de investigacion, registros y asociaciones
de pacientes.



Lista de instituciones socias de Orphanet:

Alemania: Medizinische Hochschule Hannover

Armenia: Center of Medical genetics and Primary Health of Armenia

Austria: Gesundheit Osterreich GmbH
Medizinische Universitat Wien

Bélgica: Federal Public Service health, Food Chain Safety and Environment
Wetenschappelijk Instituut Volksgezondheid, Institut de Santé Publique

Bulgaria: Bulgarian association for Promotion of Education and Science

Canada: Mc Gill University

Chipre: Archibishop Makarios Il Hospital

Croacia: Zagreb University

Dinamarca: University Hospital of Aarhus

Eslovaquia: Children’s University Hospital in Bratislava

Eslovenia: Univerzitetni Klinicni Center Ljubljana, University Medical Centre Ljubljana

Espana: Centro de investigacion biomédica en Red de Enfermedades Raras
Ministerio de Sanidad y Politica Social

Estonia: University of Tartu

Finlandia: The Family Federation of Finland - (Vaestoliitto)

Francia: Institut National de la Santé et de la Recherche Médicale (INSERM)

Grecia: Institute of Child Health Athens

Hungria: National Center for Healthcare Audit and Improvement

Irlanda: National Centre for Medical Genetics

Israel: Tel Aviv University

Italia: Hospital Bambino Gesu Roma

Letonia: The National Health Service

Libano: Université Saint Joseph Beyrouth

Lituania: Vilnius University Hospital Santariskiu Klinikos Centre for Medical Genetics

Luxemburgo: Ministere de la Santé du Luxembourg

Marruecos: Department of Medical Genetics, Institut National d’"Hygiene du Maroc

Noruega: Department for Rehabilitation and RD, Norwegian directorate of Health

Paises Bajos: Academisch ziekenhuis Leiden- Leids Universitair Medisch Centrum

Polonia: Instytut Pomnik - Centrum Zdrowia Dziecka

Portugal: Instituto de Biologia Molecular e Celular

Reino Unido: The University of Manchester

Republica Checa: Univerzita Karlova v Praze, Charles University in Prague

Rumania: Universitatea de Medicina si Farmacie «Grigore. T. Popa»

Serbia: Institute of Molecular Genetics and genetic Engineering - Belgrade University

Suecia: Karolinska Institutet

Suiza: Division of Genetic Medicine - University Hospitals Geneva

Turquia: Department of Human and Medical Genetics, University of Istanbul

[7‘ Associated partners

Orphanet Europe JA

:ﬂ Collaborating partners
Orphanet Europe JA

Other partners

CA




3. Evolucion de los contenidos de la base de datos

La base de datos de enfermedades y genes contiene 8461 enfermedades o grupos de enfermedades
Yy sus sinébnimos.
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La base de datos de medicamentos huérfanos y principios activos contiene los siguientes datos:

e 961 principios activos ligados a mas de 1137 designaciones huérfanas (en la Unién Europea y
Estados Unidos)

e 133 autorizaciones de comercializacidon europeas (de las cuales, 62 tras su designacidon huérfana
y 71 sin una designacién huérfana previa)

e 150 autorizaciones de comercializacién en Estados Unidos

e Estos principios activos tienen una designacion/indicacidn para mas de 550 enfermedades raras

El directorio de servicios de 36 paises de Europa y su entorno contiene los siguientes datos:

2.551 laboratorios de investigacién

4,551 proyectos de investigacidn en 2.216 enfermedades Homepage
Orp 1.760 ensayos clinicos para 500 enfermedades en 28 paises Help
Caontact us

1.306 registros

" !n

_Rare : Orphan : Expert Diagnostic Research Patient : Professionals: = Other.
diseases drugs :  centres tests : and trials :organisations:  and information
. . . . . * institutions
SIMPLE SEARCH / OTHEL 2397 asociaciones de pacientes  [<F HANKJ Dsf"TA
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5.656 centros expertos OK = fOrphan_ drugs = Patient organisations Expert ceptres @ 49
TRPFRETICT TIT OV FAre e fﬁ;: 17.366 profesionales referenciados en la base de datos
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1.633 laboratorios médicos dedicados al diagndstico
27.306 test diagnodsticos para 4.698 enfermedades y 1.933 genes

Orphanet recopila informacion sobre los siguientes 36 paises:

Alemania , Armenia , Austria , Bélgica , Bulgaria , Canadd , Chipre, Croacia, Dinamarca , Eslovaquia,
Eslovenia , Espaia , Estonia , Finlandia , Francia , Grecia , Hungria, Irlanda, Israel , Italia , Letonia,
Libano, Lituania , Luxemburgo , Marruecos , Noruega , Paises Bajos, Polonia, Portugal , Reino Unido,
Republica Checa, Rumania, Serbia, Suecia, Suiza , Turquia.

La recogida de datos y su actualizacién anual son responsabilidad de los equipos a nivel nacional
cuando disponen de financiacidn suficiente para contar con un profesional dedicado, o por el equipo
coordinador en nombre del equipo nacional de Orphanet. En 2011, los paises que gestionaban la
recogida de datos y su actualizacidn a nivel nacional han sido: Alemania, Bélgica, Espafia, Francia,
Italia, Paises Bajos, Portugal, Reino Unido (e Irlanda) y Suiza.

Total number of data on expert resources

35000 s

30000 |
25000
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15000

10000

April 2008 April 2009 April 2010 April 2011

Numero total de datos sobre recursos expertos presentes en Orphanet por afio



Globalmente, la cantidad total de informacidn sobre recursos expertos en la base de datos crecié en
2011 en relacién con afios previos. Ademas, la calidad de los datos existentes también mejord ya
que, desde abril de 2011, un gestor de calidad estd a cargo de asegurar la calidad global de los datos
y el proceso de validacion de éstos se acuerda con las autoridades sanitarias nacionales de los
Estados Miembros.

4. Evolucion de los productos y servicios

La implementaciéon de 4 nuevas funcionalidades a la base de datos Orphanet en 2011 ha mejorado la
usabilidad e interactividad del sitio web y ha asegurado una mejor difusién de sus datos.

4.1.1. ORPHADATA

Al aumentar el reconocimiento de Orphanet como fuente de informacion de referencia de
documentacion sobre enfermedades raras, ha crecido el nimero de solicitudes sobre sus datos. Para
asegurar la difusidn de la nomenclatura de Orphanet sobre enfermedades raras y maximizar el uso
de la informacién recogida sobre recursos expertos, se ha creado el sitio orphadata.org. En esta
pagina web, todo el conjunto de datos de Orphanet es directamente accesible en un formato
reutilizable desde junio de 2011.

Orphadata fue desarrollada en el contexto de los proyectos RD Portal y Orphanet Europe Joint Action,
financiados por DG Sanco. Ademas recibié apoyo econdmico suplementario por parte de GSK. Los
datos ofrecidos son una extraccion parcial de los almacenados en Orphanet y se actualizan
mensualmente.

Su acceso es gratuito y en seis idiomas (inglés, francés, aleman, italiano, portugués y espafiol), y el

conjunto de datos que ofrece Orphadata se compone de:

e Un listado de enfermedades raras, con su cédigo ICD10 y OMIM vy los genes asociados en HGNC,
OMIM, UniProtKB y Genatlas

e Una clasificacion de enfermedades raras establecida por Orphanet, basada en clasificaciones
expertas publicadas

e Datos epidemioldgicos relativos a las enfermedades raras en Europa (prevalencia, edad media de
inicio, edad media de fallecimiento)

e Una lista de signos y sintomas asociados a cada enfermedad, clasificados por su frecuencia para
esa enfermedad

Es posible, bajo demanda, acceder a otros tipos de datos de Orphanet, que incluyen:

e Un listado de medicamentos huérfanos en todas las etapas de desarrollo, desde su designacidn
como “medicamento huérfano” por la EMA (Agencia Europea del Medicamento), hasta la
autorizacién de comercializacidon en Europa, asociados a las enfermedades
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e Informacién resumida de cada enfermedad rara en seis idiomas (inglés, francés, aleman, italiano,
espanol, portugués)

e Direcciones de otros sitios web que ofrecen informacion sobre enfermedades raras especificas

e Un directorio de servicios especializados, que ofrece informacién sobre centros expertos,
laboratorios médicos, proyectos de investigacién, ensayos clinicos, registros de pacientes,
registros de mutaciones y asociaciones de pacientes en el campo de las enfermedades raras, en
cada uno de los paises del consorcio Orphanet.

Orphadata ofrece una guia a los usuarios que define y describe los elementos del conjunto de datos.
Orphadata tiene por objeto contribuir al avance de la I1+D y facilitar la adopcion global de Ila
nomenclatura de Orphanet.

Desde junio de 2011, los productos Orphanet fueron descargados mds de 21.000 veces, con una
media de 3.000 descargas al mes.

Downloads from the Orphadata website
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Numero total de productos descargados desde Orphadata

4.1.2. TRADUCCION DEL PORTAL ORPHANET AL PORTUGUES

El sitio web internacional y la base de datos han sido traducidas al portugués y, desde el 23 de
febrero de 2011, toda la informacidn es accesible para los usuarios de Portugal y Brasil en su propia
lengua.

La versidon portuguesa ha recibido un gran nimero de visitas desde su lanzamiento.
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www.orpha.net 1 Jan 2011 - 31 Dec 2011
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Vision general de las visitas a la Web de Orphanet en portugués en 2011

Las paginas de Orphanet en portugués han sido vistas 310.000 veces desde su lanzamiento en
febrero de 2011.

4.1.3. INTERACTIVIDAD

Orphanet ha afiadido nuevas funcionalidades que permiten a sus usuarios compartir mas facilmente
la informacién que ofrece el portal. Mediante un simple clic, los usuarios pueden compartir las
paginas del sitio de Orphanet envidndolas por e-mail a la direccién seleccionada, alimentando las
redes sociales mas populares como Facebook o Twitter, o imprimiéndolas. Ademas, es posible dejar
comentarios mediante la opcién “Aportaciones”.

La opcién “Aportaciones” se cred inicialmente tan solo en la version francesa del portal, para evaluar
el flujo de trabajo que iba a generar, antes de hacerlo accesible a las demds lenguas. Los comentarios
generados a través de la opcidn “Aportaciones” se envian como un mensaje al coordinador y no son
accesibles en linea.
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4.1.4. IMPLEMENTACION DE LAS INDICACIONES TERAPEUTICAS

Las indicaciones terapéuticas para los principios activos contenidos en los medicamentos huérfanos

son accesibles en linea en la seccidon de informacion detallada de la autorizacién de comercializacion
europea.

A Languages: Fransais |[Enalih [Espafiol |Deutsch|italiano |Portu:
Home
h o) The portal for rare

OI’D ar et diseases and orphan 4 1‘ o Strig

e nserm = |HY drugs 4‘&~ )

.
_Rare Dphlu Expert . Diagnostic . Research Patient - Professionals.  Othe
diseases rugs centres  : tests : andtrials :organisations: rand, : inform

ins

itutions

Search | List of Orphan
Homepage » Orphan drugs » Search [Select Language ¥ pint S
Powered by Google™ Translate
SEARCH BY SUBSTANCE/TRADENAME OTHER SEARCH OPTION(S)
felor i ¢ 50K > Search by disease name
) mandatory fiekd > Search by ATC category
> Search by Sponsor / MA holder

. - Marketing authorization with orphan designation - Europe

Tradename H FABRAZYME EU Humber

EUAMIMBBI...
ATC code H A16AB04 MA date 03/08/2001
Orpha number H ORPHA131340 MA helder GENZYME EUROPE B.V.

European Public
Assessment Report [~

THERAPEUTIC INDICATION |
Fabrazyme is indicated for long-term enzyme replacement therapy in patients Adcitionsliafos et
with a confirmed diagnosis of Fabry disease (a-galactosidase A deficiency). [orprenctmeports series
> Prevalence of rare diseases
> Orphan drugs in Europe

| Getting involved /informed

Diseases list
P Eabry disease

| > Readthe newsietter

4.2.1. EXTENSION DE LAS GUIAS DE ACTUACION DE EMERGENCIA DE ORPHANET

Estas guias estan dirigidas a profesionales sanitarios de los servicios de emergencia pre-hospitalaria
(se incluye una seccion especifica) y a los servicios de urgencias hospitalarias. Estas guias practicas
son elaboradas en colaboracidn con centros de referencia franceses y asociaciones de pacientes, y
revisadas por pares por médicos de emergencias de sociedades cientificas: actualmente, 34 guias de
actuacién de emergencia estan disponibles en linea en francés. Estas guias han sido traducidas a
cuatro idiomas (inglés, aleman, italiano y espafiol) desde 2010 y al portugués desde 2011.

Actualmente, estan disponibles en inglés 9 guias de actuacion de emergencia, 16 en espafiol, 15 en
italiano, 13 en portugués y 1 en aleman. Hay 33 nuevas guias respecto a 2010.

Consultations of the emergency guidelines by language
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Consultas de las guias de emergencia en 2011 por idioma
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En 2011, las guias fueron vistas mdas de 67.000 veces, frente a las 37.000 de 2010, lo que supone un
incremento del 80% en un afio. El crecimiento global refleja la expansion de la coleccién en los
diferentes idiomas.

Number of views by guideline

1200,00 i
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1000,00 S English 9
Spanish 16
800,00
French 34
600,00 . Italian 15
. Portuguese 13
400,00 -
200,00 . I |
0,00 - '
DE EN ES FR IT PT

Numero de visitas por idioma y por guia

El nimero de consultas por guia muestra que esta coleccidn es un éxito en idiomas como el francés y
el italiano. A pesar del hecho de que sélo hay una guia en aleman, ésta ha sido muy consultada. La
coleccion de guias esta creciendo todavia en espafiol y portugués y necesita ser mejor identificada
por la comunidad de enfermedades raras. Por otro lado, el decepcionante nimero de consultas en
inglés puede explicarse por la existencia de un mayor nimero de documentos similares en esta
lengua, producidos por sociedades cientificas. Para evitar la pérdida de tiempo y trabajo, ambos muy
valiosos para la comunidad de enfermedades raras, Orphanet estd estableciendo colaboraciones con
estas sociedades cientificas para proporcionar enlaces a estos recursos ya existentes y valiosos.

4.2.2. EXTENSION DE LA ENCICLOPEDIA PARA EL PUBLICO GENERAL

La enciclopedia para el publico general fue inicialmente un proyecto francés destinado a dar
informacién completa, honesta y actualizada a los pacientes y sus familiares sobre las enfermedades
que les afectaban. Su traduccién a otros idiomas esta proyectada para 2012, asi como la publicacion
de textos para el publico en general producidos por centros expertos y asociaciones de pacientes
(elaborados segun una metodologia fiable) en cualquier idioma.

14



General public encyclopeadia
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Descargas desde la enciclopedia para pacientes por mes, comparacion 2010-2011

En diciembre de 2011, habia 113 textos en linea. Los documentos de esta enciclopedia han sido
descargados mas de 411.000 veces al mes, lo que corresponde a 4.950.000 descargas en 2011,
representando un incremento del 12% en comparacion con 2010.

4.2.3. LOS INFORMES DE ORPHANET

Los informes de Orphanet son una serie de textos que ofrecen datos sobre temas relevantes para

todas las enfermedades raras.

Regularmente, se publican en linea nuevos informes y se actualizan periédicamente. Es necesario el

programa Acrobat Reader para la lectura de estos textos que estan publicados como documentos

PDF accesibles desde la pagina de inicio de Orphanet. Este es el listado de los informes publicados:

e Prevalencia o nimero de casos publicados por orden alfabético de enfermedades (en seis
idiomas)

e Enfermedades por orden de prevalencia decreciente o por nimero de casos publicados (en seis
idiomas)

e Registros de pacientes en Europa (en inglés)

e Proyectos de investigacion europeos y redes clinicas (en inglés)

e Listados de medicamentos huérfanos en Europa (en seis idiomas)

e Informes de actividad de Orphanet (en seis idiomas)

e Encuesta de satisfaccion para las usuarios de Orphanet (en inglés)

e Encuesta de satisfaccion para los lectores del boletin OrphaNews Europe (en inglés)

Estas publicaciones se anuncian en OrphaNews Europe, el boletin del EUCERD que cuenta con cerca

de 14.000 lectores registrados. Todos los informes Orphanet estan disponibles en la pagina de inicio
de Orphanet.
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Number of total downloads by language
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Los informes Orphanet son muy descargados: en 2011, mds de 710.000 informes Orphanet fueron
consultados. Esto representa un incremento del 25% respecto a 2010 (aproximadamente unas
570.000 descargas).

Number of downloads of the ORS translated in all Orphanet languages
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Numero de descargas de los informes de Orphanet traducidos a todos los idiomas de Orphanet

La comparacion del nimero de descargas de los informes Orphanet en los 6 idiomas disponibles
muestra que esta coleccidn es muy descargada en francés e inglés. El menor indice de descargas en
otros idiomas puede explicarse por una falta de visibilidad de los informes en la web. Este asunto
debe solucionarse en la nueva pagina de inicio de Orphanet que estard en linea en 2012.
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4.2.4. ExiTo DEL ORPHANET JOURNAL OF RARE DISEASES, UNA PUBLICACION ELECTRONICA, DE ACCESO
GRATUITO EN INTERNET CON BIOMEDCENTRAL (WWW.OJRD.COM)

OJRD fue indexada en Medline a finales de su primer afo de existencia (2006) y fue
Qm) seleccionada por Thompson Scientific tan solo dos afios después de su publicacién, lo que
llevé a la OJRD a recibir un factor de impacto de 1.3 en junio de 2008, 3.14 en junio de
2009, 5.83 en junio de 2010y 5.93 en 2011.
En 2011, se enviaron 237 publicaciones a la revista, el doble de las recibidas el afio anterior. De estas,
89 fueron aceptadas para su publicacidn.

4.2.5. PORTALES NACIONALES ORPHANET

Con el fin de que Orphanet sea un instrumento en los planes o estrategias nacionales para las
enfermedades raras, el actual portal internacional en cinco idiomas ha evolucionado hacia unas
paginas web personalizadas para cada pais y en sus idiomas nacionales.

Estas paginas web nacionales de cada pais socio les permiten tener un punto de acceso en sus
idiomas oriundos. Las pdaginas nacionales incluyen informacidon sobre eventos del pais, noticias y
dardn acceso a documentos de la politica nacional concerniente a las enfermedades raras y los
medicamentos huérfanos, asi como a los Informes Orphanet en sus idiomas propios.

Hemos creado una herramienta para la creacion y actualizacién de paginas especificas para cada
pais, para cualquier lengua y alfabeto. Mas alld del &mbito de la informacidn nacional, estas paginas
ofrecen acceso a la base de datos internacional en seis idiomas. Por lo tanto, es una solucién parcial
pendiente de la identificacion de recursos para la traduccion completa de todo el sitio web.

En diciembre de 2011, habia 23 sitios nacionales en linea en sus idiomas nativos: Alemania, Austria,
Bulgaria, Eslovaquia, Eslovenia, Espafa, Estonia, Finlandia, Francia, Grecia, Irlanda, Israel, Italia,
Lituania, Paises Bajos, Polonia, Portugal, Reino Unido, Republica Checa, Serbia, Suecia, Suiza y
Turquia. Hay 18 sitios web mas que en 2010.

www.orpha.net/manhor 1 Jan 2011 - 31 Dec 2011
DaShboard Comparing to: Site
500 . /.___.—-—"/ \' 3500
o/ -
P 47,133 visits 63.64% Bounce Rate
100,342 Pageviews 7 00:02:14 Avg. Time on Site
T 2.13 pagesivisit T 65.48% % New Visits

Vision general de las visitas a los 23 portales nacionales en 2011
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El incremento global del nimero de visitas, de todos los sitios web en conjunto, refleja el crecimiento
del nimero de portales nacionales Orphanet publicados, y también el incremento de conocimiento
por parte de los usuarios sobre la existencia de estos puntos de acceso nacionales.

5. Usuarios

Segun los datos de Google, la notoriedad del sitio www.orpha.net puede evaluarse por el nimero de
resultados obtenidos al buscar por el nombre del sitio, que ofrece 2.060.000 respuestas. En
comparacion, el sitio NORD llega a 1.230.000 respuestas, GeneClinics 288.000 y el INSERM 1.010.000.

La difusion entre el publico es directa a través de la pagina web de Orphanet. En 2011, Google indexd
1.260.000 documentos y paginas originados desde el dominio web www.orpha.net, que es estable en
comparacion con un afio antes, por ejemplo.

Los usuarios acceden al sitio web Orphanet principalmente a través de motores de busqueda (81,1%
de las visitas, seglin Google Analytics) y tan solo Google contabiliza el 77,5% de las consultas. Otros
sitios que generan trafico hacia Orphanet representan el 10'1% de las visitas. Las demas visitas se
realizan por acceso directo (marcadores, 8,8%)

La riqueza del sitio web implica que una cantidad considerable de las visitas se producen gracias a un
corpus importante de palabras clave (y no solo a ciertas palabras clave predominantes). La palabra
clave mas utilizada para acceder a nuestro sitio web es simplemente “Orphanet”, representando un
7,4% de las visitas. La indexacién de nuestro portal es del tipo ‘larga cola’: mas de 920.570 palabras
clave diferentes generan trafico al sitio Web.

All traffic sources sent a total of 3,499,285 visits

— 8.83% Direct Traffic B Search Engines
2,837.417.00 (81.09%)
P Referring Sites
10.08% Referring Sites 352,796.00 (10.08%)
M Direct Traffic
309,065.00 (8.83%)

<77 81.09% search Engines Other
7 (> 0.00%)

Distribucion de las fuentes de trdfico

Desde noviembre de 2009, Google Analytics permite a los usuarios rastrear las visitas realizadas
desde dispositivos moviles (teléfonos, tabletas...)

Estas visitas representan el 4,96% de todos los visitantes en 2011, es decir, 173.692 visitas. En 2010,
tan solo representaba el 1,56% (30.000 visitas).
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www.orpha.net 1 Jan 2011 - 31 Dec 2011
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These mobile devices sent 173,692 visits via 17 operating systems

Site Usage

Visits Pages/Visit Avg. Time on Site % New Visits Bounce Rate
173,692 1.88 00:01:05 77.08% 80.08%
% of Site Total: Site Avg: Site Avg Site Avg: Site Avg:

4.96% 3.21 (-41.39%) 00:02:01 (-46.56%) 70.48% (9.36% 67.25% (19.08%)

Consultas del portal Orphanet desde un dispositivo mévil en 2011
(Fuente: Google Analytics, 1 de enero de 2011 a 31 de diciembre de 2011)

En conclusién, la indexacidon de Orphanet es satisfactoria y la riqueza de nuestro sitio explica su
renombre.

En 2011, mas de 11.245.243 paginas fueron visitadas, lo que supone una media de 30.800 paginas
por dia. Este nimero ha incrementado un 40% en el Ultimo afo (8.000.000 paginas vistas en 2010).

L g 2 1 Jan 2011 - 31 Dec 2011
VISItOFS OVBI'VIBW Comparing to: Site
® Visitors
300,000 /./ ’\. _—!—--_..\ — :uc‘ouu
150,008 .-—ﬁ./ 150,000
0 0
1.Jan - 31 Jan 1 Mar - 31 Mar 1 May - 31 May 1 Jul - 31 Jul 1 Sep - 30 Sep 1 Nov - 30 Nov

2,543,517 people visited this site

" 3,499,285 visits T 7 00:02:01 Time on site
2,543,517 Absolute Unique Visitors 67.25% Bounce Rate
T 11,245,243 pageviews 70.48% New Visits

3.21 Average Pageviews

Consultas del portal en 2011
(Fuente: Google Analytics, 1 de enero de 2011 a 31 de diciembre de 2011)

La herramienta Google Analytics no incluye el acceso directo a los documentos PDF. Con todo, esto
supone un punto de acceso y genera un volumen de visitas considerable: cada mes, 875.000
documentos PDF son consultados en el sitio web de Orphanet. Esto representé mas de 10.500.000
descargas en 2011, aproximadamente un 20% mas que en 2010 (870.000).
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La distribucion geogréfica de los usuarios todavia muestra una gran variedad de fuentes (211 fuentes
listadas). Los diez primeros paises son: Francia, Italia, Alemania, Espafia, Estados Unidos, Brasil,
Canad3, Suiza, Bélgica y Marruecos.

5.3. Tipo de usuarios y uso del portal

En diciembre de 2011, se llevé a cabo una encuesta en linea. La satisfaccidn de los usuarios del portal
fue evaluada solicitdndoles cumplimentar un cuestionario hasta que obtuvimos un millar de
respuestas en cada idioma. Esta es la metodologia que se ha utilizado en Orphanet los ultimos 10
afios. Curiosamente, este afio hemos tenido dificultades para alcanzar las 1.000 respuestas. Por lo
que se decidio finalizar la encuesta cuando se alcanzaron las 700 respuestas.

Los siguientes resultados presentan las respuestas recogidas en inglés.

Los usuarios son:
e Profesionales sanitarios 50,7%
O Especialistas de hospitales 29,3%
0 Paramédicos 7,8%
0 Médicos independientes 5,1%
O Bidlogos 2,8%
0 Farmacéuticos 1,5%
e Pacientes, familiares o amigos 23,4%
e Investigadores 9,4%
e Industria 4,3%
e Area de educacién/comunicacién 7,4%
e Autoridades sanitarias y responsables publicos 1,3%
e Otros 3,4%

Patient/entourage
24%

Health profediional
51%

e Health care

1 m;n;_gﬂqullw
Education/ ks
Dahet communication 1%

L] ™

Estos resultados son consecuentes con los datos de 2010.
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Los usuarios descubrieron el sitio web de la siguiente forma (una tnica opcion):
Esta pregunta permitié determinar cémo descubrieron Orphanet los encuestados.

Google

Colleague

I den't remember

Conference

Other search engine apart from Google
Contact with Orphanet

Patient organisation’s website

Doctor

Rare Disease Day

Friend/associate

Hospital website
Mewspaper/magazine/television
Wikipadia

Member of a patient organisation
Paper version of the Qrphanet database
Person affected by a rare disease
On-line directory (Yahoo directony)
HON

Other

Los resultados son consecuentes con los de

RSt NA———— —— L
e 16 A%
I 7 5%
— 6, 9%
I 5.5%
I 5%
7%
I 3 0%
L E-
- 1,6%
= 1,6%
- 15%
- 1.5%
- 13%
- 12%
B 0,6%
| 0,1%
0,0%
_— 18%

00% 50% 100% 150% 200% 250% 300% 350% 400%

2010.

Frecuencia con la que los usuarios visitan el sitio web:

e Primera visita 39,4%
e Mas de dos veces al afio 19,2%
e Mas de dos veces al mes 27,6%

e Mas de dos veces a la semana 13'7%

Nuestros visitantes parecen ser mas regulares. Entre los encuestados, menos del 40% visitaban por

primera vez Orphanet, lo que representa una disminucion de un 7% respecto a 2010. Ese 7% se ha
dividido en partes iguales entre las categorias “Mds de dos veces al afio” y “Mas de dos veces al
mes”, que por lo tanto aumentaron en 2011, mientras que el nimero de visitantes frecuentes

permanecié igual (aproximadamente 14%).

Otros sitios web utilizados para buscar informacion sobre enfermedades raras (mas de una opcién

posible):

PubMed | 70,8%
Wikipedia - EEEGCG—— S .7
OMIN - R 1 1.4 %
Websites of learned socleties [ 23,35
GeneClinics NG 3 3%
| Soclal networking sites (professional) [ 10,1%

Social networking sites (personal) [ 6.9%

None of them [N 12.4%

0,0%

J \ j ! ! ! 21
10,0% 320,0% 30,0% 400% 500% 60,0% 70,0% B0O,0%



Los encuestados en este estudio usan principalmente Pubmed como fuente de informacién adicional
sobre enfermedades raras.

En comparacién con 2010, el uso de fuentes de informacion profesionales como Pubmed o OMIM ha
crecido un 7,5% y un 6,5% respectivamente.

Informacion buscada en esta visita en particular (mas de una opcion posible):

Information for a specific disease | - ¥ . " " B 74.2%

Information on laboratory tests | e 22.7%
Information on rare dissases in general | Y 19.6%
Information on research projects 17.4%
Information on clinical trials | . 16,2%
Information on specialist clinics | W 10,8%
information on patient ciganisations | | 10.0%
information on orphan drugs in general ) | 9,2%
Information on registries | B 3%
Information on the Orphanet project L 5.9%
Information on the newsletter | 4.3%
Visit to register your activity in Orphanat ) 3.2%
Don't know — just curious | 1,9%

Other | 5.5%

0.0% 100% 20,0% 300% 400% S500% 600W 70.0% BO0%

Los resultados muestran una clara tendencia: la mayoria de los usuarios que respondieron al
cuestionario buscaban informacién sobre una enfermedad especifica. En comparacion con 2010,
nuestros encuestados parece que buscan con mads frecuencia informacién sobre proyectos de
investigacion y ensayos clinicos.

Aproximadamente el 55% de los usuarios que respondieron al cuestionario en linea dejo
comentarios, criticas y sugerencias para mejorar el sitio web, o palabras de agradecimiento.
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6. Redes: Las colaboraciones nacionales e internacionales de
Orphanet

La direccién de Orphanet preside el Comité de Expertos en Enfermedades Raras de la Unidn Europea
(European Union Committee of Experts on Rare Diseases (EUCERD), www.eucerd.eu) y proporciona

la secretaria cientifica.

La Organizacién Mundial de la Salud (OMS) y Orphanet colaboran en la revisién de la Clasificacion
Internacional de Enfermedades (CIE-11).

La Organizacion Mundial de la Salud estd actualmente revisando la Clasificacién Internacional de
Enfermedades (CIE-10). Este sistema tiene como objetivo clasificar las enfermedades, otros
problemas de salud relacionados, y las causas externas de enfermedad y traumatismo, con el fin de
recopilar informacion sanitaria Util concerniente a fallecimientos, enfermedades y traumatismos
(mortalidad y morbilidad).

Sin embargo, por el momento sélo 240 enfermedades raras estdn incluidas en la CIE-10 con su propio
caodigo.

Un grupo de expertos en enfermedades raras, con Ségolene Aymé como presidenta, fue establecido
por la OMS en abril de 2007 para examinar la situacién de estas enfermedades dentro del sistema de
clasificacion. Orphanet se encargd de recoger la informacion necesaria para establecer un primer
borrador de la CIE-11 en relacion con las enfermedades raras, que serd entregada en abril de 2012.
La nueva version de la CIE deberia ser adoptada en 2014.

Los equipos Orphanet participan activamente en la preparacién de los planes nacionales sobre
enfermedades raras ya que son reconocidos como expertos a nivel nacional.

Planes nacionales y estrategias en
enfermedades raras adoptadas: Bulgaria,
Espafa, Francia, Grecia, Noruega,
Portugal y Republica Checa.

Trabajos en curso: Alemania, Austria,
Bélgica, Croacia, Chipre, Hungria, Italia,
Reino Unido, Rumania y Suecia.

I, Primeros pasos oficiales: Dinamarca,
= b 4 Eslovaquia, Eslovenia, Finlandia, Irlanda,
Letonia, Lituania, Luxemburgo, Malta,
Paises Bajos, Polonia, Suiza y Turquia.

Ninguna medida todavia: Estonia.
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Orphanet es también socio de otros proyectos europeos en el 72 Programa Marco (7PM): RDPlatform
(finalizado en abril de 2011), CliniGene (finalizado en diciembre de 2011), Treat-NMD (finalizado en
diciembre de 2011), ENCE (finalizado en abril de 2011) y EuroGentest 2 hasta 2013.

En 2010 se establecié una mayor colaboracién con GlaxoSmithKline (GSK). Esta colaboracion se
renovd en 2011. La compafia, que recientemente ha abierto una division dedicada a las
enfermedades raras, desea apoyar el desarrollo de la base de datos de enfermedades y la web de
Orphadata, que son consideradas fuentes estratégicas de interés para la industria.

A finales de 2011, se establecié una colaboracién con la "International Union of Basic and Clinical
Pharmacology” (IUPHAR) para crear vinculos entre Orphanet y la base de datos IUPHAR de
receptores y medicamentos asociados.

A finales de 2011, se establecié una colaboracién con el “European Bioinformatics Institute” (EBI),
para cruzar sus fuentes de datos relativos a las vias bioldgicas y gendmicas, con la base de datos
Orphanet (Ensembl and Reactome).

En 2011, se establecié una colaboracion con la "European Commission DG JRC Institute for Health
and Consumer Protection, Molecular biology and genomics Unit” en Ispra, Italia, para analizar los
datos sobre test genéticos recogidos por Orphanet (en colaboracién con EuroGentest), para trazar la
oferta de servicios en los Estados Miembros y analizar la oferta de test en comparacién con los
estandares de utilidad definidos por la Sociedad Alemana de Genética Humana y la Asociacidn
Francesa de Genetistas Moleculares.

En 2011, las siguientes instituciones solicitaron colaboraciones para usar algunos de los datos de
Orphanet, a través de orphadata.org, con fines investigadores:

Instituciones privadas con animo de lucro: Bioxcel (DE), Booz Company GmbH (DE), CurrentMed
(US), GSK (FR), Sanofi (FR).

Instituciones privadas/publicas sin animo de lucro: Division of Biomedical Informatics, Cincinnati
Children’s Hospital Medical Center Departments of Pediatrics and Biomedical Engineering (US),
Centro de Investigacién Principe Felipe (ES), University of Copenhagen (DK), NIH Human Genome
Research Institute (NHGRI) (US), Centro Superior de Investigacidén en Salud Publica (ES), University of
Georgia (US), Ministry for Health- the Elderly and Community Care (MHEC) (MT), Nationales
Aktionsbiindnis fir Menschen mit seltenen Erkrankungen National Action league for People with
Rare Diseases — NAMSE(DE), Instituto de Biomedicina y Biotecnologia de Cantabria (IBBTEC) (ES),
Joint Research Centre (JRC) (EC), CIBERER — Universidad de Malaga (ES).
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7. Financiacion

El presupuesto de Orphanet fue de aproximadamente 3M€ en 2011, proveniente de 13 contratos
diferentes en Francia y otros contratos de algunos de los paises participantes.

Other
countries

European
commission

Presupuesto global de Orphanet en 2011

Globalmente, podemos diferenciar la financiacién para las actividades del proyecto central y para las
actividades nacionales.

7.1. Financiacion de las actividades del proyecto central de Orphanet

Las actividades del proyecto central de Orphanet corresponden a la infraestructura, las actividades
de coordinacidn (gestidn, herramientas de gestion, control de calidad, inventario de enfermedades
raras, clasificaciones y la produccién de la enciclopedia) y de comunicacién.

DGS

DG SANCO

INSERM

DG RESEARCH

Financiacion del proyecto central de Orphanet en 2011

En los ultimos 10 afios, la financiacidn de estas actividades de Orphanet se ha cuadruplicado, lo que
refleja el crecimiento del proyecto.
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Evolucion de la financiacion del proyecto central de Orphanet 2001-2012

Aunque ha habido un aumento muy positivo a lo largo de los afios, el presupuesto actual es todavia

demasiado limitado teniendo en cuenta las necesidades de mantenimiento y actualizacién de una

base de datos de este tamafio.

7.1.1. FINANCIACION EUROPEA

La Comision Europea financia la enciclopedia y la recopilacion de datos en los paises europeos (desde
2000 DG Public Health and Consumers Protection grant N°s $12.305098; $12.324970; SPC.2002269-
2003220, 2006119, 20091215 y desde 2004 DG Research grant N°s LSSM-CT-2004-503246; LSHB-CT-

2004-512148;

LSHB-CT-2006-018933; Health-F2-2008-201230).

En 2011, Orphanet fue financiado por los siguientes contratos:

DG Sanco

RDPortal2 - 20091215

Orphanet Europe (RDPortal3-JA) - 20112206
DG Ricerca

RDPlatform - HEALTH-F2-2008-201230
Eurogentest2 - HEALTH-F4-2011-261469
Clinigene - LSHB-CT-2006-018933

ENCE - HEALTH-F2-2009-223355

7.1.2. OTROS PATROCINADORES FINANCIEROS PARA LAS ACTIVIDADES DEL PROYECTO CENTRAL DE ORPHANET

El “Institut National de la Santé et de la Recherche Médicale”

u-“.'.'.'!..'.‘.“.tl"l'l !nserm (INSERM) financia las actividades del proyecto central de

Orphanet.
El Departamento de Servicios de Informacién (DSI) del INSERM
aloja los servidores de Orphanet.

i P E
B 18 B L SR T
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La oficina de transferencia del INSERM estd a cargo de asegurar
los beneficios de las licencias y de la transferencia de la
propiedad intelectual concernientes a los datos de Orphanet.

La Direccion General de la Salud (DGS) francesa financia las
actividades del proyecto central de Orphanet.

La Comisidn Europea financia la base de datos de
enfermedades, la enciclopedia en inglés, la coordinacién, la
comunicacion y los proyectos informaticos.

CNSA

e
T P

La “Caisse nationale de solidarité pour I'autonomie” apoya la
indexacién de las enfermedades raras en la Clasificacion
Internacional del Funcionamiento, de la Discapacidad y de la
Salud (SID).

-

Aracatar francans cort s lvcethe

La “Association Frangaise contre les Myopathies” financia
OrphaNews France y OrphaNews Europe, asi como |la
recopilacion de informacidn sobre ensayos clinicos.

em I

‘i [ B I
Poceutior! s Prames

La “Fondation des Entreprises du Médicament” financia la
recopilacion de informacion sobre medicamentos huérfanos y
ensayos clinicos.

O
ClaxoSmithkling

GlaxoSmithKline financia la extension de las anotaciones sobre
las enfermedades de la base de datos y el acceso gratuito a
estos datos.

Liters  £gaia + Frasrmih
REPUBLIQUE FRANCAISE
PAINIETERE
as

AITAIRES ETRANGERLS
ET EVROPEENNES

El ministerio francés de asuntos extranjeros financia la
cooperacion con Canada.

7.1.3. PATROCINADORES NO FINANCIEROS PARA LAS ACTIVIDADES DEL PROYECTO CENTRAL DE ORPHANET

Los patrocinadores no financieros son aquellos que ofrecen sus servicios o su experiencia para las

actividades del proyecto central de Orphanet

Orphanet colabora con la Organizacion Mundial de la Salud
(OMS) en el proceso de revision de la Clasificacion
Internacional de Enfermedades.

GENATLAS Genatlas colabora con Orphanet en la actualizaciéon de datos
sobre genes implicados en enfermedades raras.

e UniProt KB colabora con Orphanet en la actualizacién de datos

Prot 3 sobre genes ligados a proteinas implicadas en enfermedades

raras.

Eu m@mst

EuroGentest colabora con Orphanet en el campo del control de
calidad de laboratorios médicos.
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7.2. Patrocinadores de las actividades nacionales

Las actividades nacionales de Orphanet también cuentan con el soporte de instituciones nacionales,
contratos especificos y/u otras contribuciones. En los paises europeos, la recopilacion de datos a
nivel nacional también esta financiada por la Comisidn Europea.

7.2.1. PATROCINADORES QUE FINANCIAN LAS ACTIVIDADES NACIONALES

Los socios internacionales acogen las actividades de los equipos nacionales de Orphanet vy
contribuyen al proyecto asignando un presupuesto y el tiempo de algunos profesionales. Para los
paises europeos, este tipo de socio se define como un “socio patrocinador”.

Partnerships providing funding for national activities

RO

Lv_NL

PT|SE 1 K UK

Fl

PL| |

European
commission

Acuerdos que han proporcionado financiacion para las actividades nacionales en 2011

ALEMANIA

@ Bundesministerium
i fiir Gesundheit

El Ministerio Federal de Sanidad financia la Orphanet Europe
Joint Action desde abril de 2011.

I-I Medizinische Hochschule

Hannover

La Facultad de Medicina de Hanover (MHH) mantiene la
recopilacion de datos, y es un socio patrocinador en la
Orphanet Europe Joint Action desde abril de 2011.

AUSTRIA

Gesundheit Osterreich
GmbH =

El “Gesundheit Osterreich GmbH” (GOG) es un socio
patrocinador en la Orphanet Europe Joint Action desde abril
de 2011.

El Instituto de Neurologia de la Universidad de Medicina de
Viena, es un socio patrocinador en la Orphanet Europe Joint
Action desde abril de 2011.
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BELGICA

I i - Federal pubilic service
HEALTH, FOOD CHAIN SAFETY

AND ENVIRONMENT

El Servicio de Salud Publica Federal, seguridad de la cadena
alimentaria y medio ambiente es un socio patrocinador en la
Orphanet Europe Joint Action desde abril de 2011.

2

ISp
WIV

El “Wetenschappelijk Instituut Volksgezondheid — Institut
Scientifique de Santé Publique” es un socio patrocinador en
la Orphanet Europe Joint Action desde abril de 2011.

CANADA

El Instituto de Investigacion de la Salud de Canada es la
institucion que acoge Orphanet Canada, financia un puesto
en el equipo gestor y proporciona soporte administrativo al
proyecto.

CIHR | R S C
T
Iyshe
Romo
[ e

“Regroupement Québécois des Maladies Orphelines”
financia un puesto a tiempo parcial para el coordinador
adjunto.

“Mc Gill University Health Centre” financia un puesto a
tiempo parcial para el coordinador adjunto.

Relations
internationales

Québec rata

El “Ministere des relations internationales” de Québec
(ministerio de relacionales internacionales) financia Ia
recopilacion de datos en Canada-Québec.

CHIPRE

ll
b |
4 ga
w
IL'I- !‘..-

R EPUESLIC ':H' CYPELS

El Departamento de Servicios en Salud Publica y
Medicamentos es un socio patrocinador en la Orphanet
Europe Joint Action desde abril de 2011.

ESLOVAQUIA

El Hospital Universitario Infantil de Bratislava es un socio
patrocinador en la Orphanet Europe Joint Action desde abril
de 2011.

ESLOVENIA

El Centro Médico Universitario de Ljubljana es un socio
patrocinador en la Orphanet Europe Joint Action desde abril
de 2011.

ESPANA

El Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad -
Oficina de Planificacién Sanitaria y Calidad es un socio
patrocinador en la Orphanet Europe Joint Action desde abril
de 2011.

@ ciberer

Y o s 4

E == mEe

El Centro de Investigacién Biomédica en Red de
Enfermedades Raras (CIBERER) ha sido el socio de Orphanet
desde abril de 2010 y un socio patrocinador en la Orphanet
Europe Joint Action desde abril de 2011. CIBERER financia las
actividades principales del equipo espanol.
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ESTONIA

La Universidad de Tartu es un socio patrocinador en la
Orphanet Europe Joint Action desde abril de 2011.

FINLANDIA

Vaestoliitto

La Federacién de familias de Finlandia (“Vaestoliitto ry”) es
un socio patrocinador en la Orphanet Europe Joint Action
desde abril de 2011.

FRANCIA

foendation, Gronjams

joran fo omali

La “Fondation Groupama pour la santé” financia el servicio
de soporte ofrecido por las asociaciones de pacientes en
Francia para la creacion y desarrollo de sus sitios web.

BRELFB

L agence dela
—l biomédecine

“LFB Biomédicaments” ayuda a financiar el desarrollo y
actualizacién de las guias de emergencia y de la enciclopedia
francesa para el publico general.

LA “Agence de la biomédecine” financia el seguimiento de la
lista de laboratorios, la creacién de herramientas para la
recogida y gestion de los informes anuales de actividad y
seguimiento, asi como financia la compilacion de los datos
recogidos en Francia.

@ CNSA

AHSE M e
telelaink pout Miviossmit

La “Caisse nationale de solidarité pour I'autonomie”
mantiene el desarrollo de la enciclopedia francesa para el
publico general con informacién sobre las consecuencias
funcionales de las enfermedades raras, asi como la
produccién de fichas informativas sobre discapacidades
poco frecuentes no necesariamente relacionadas con
enfermedades raras.

El “Institut National du Cancer” (INCa) mantiene el

INSTITUT
NATIONAL desarrollo de la enciclopedia Orphanet sobre cénceres
puCANCER
raros.
GRECIA

El Instituto de la Salud Infantil de Atenas es un socio
patrocinador en la Orphanet Europe Joint Action desde abril
de 2011.

HUNGRIA

El Centro Nacional de Control e Inspeccién de la Salud
(“Orszagos Szakfelugyeleti Modszertani Kozpont”) es un
socio patrocinador en la Orphanet Europe Joint Action desde
abril de 2011.

ITALIA

El Ministerio de Sanidad italiano financia las actividades de
Orphanet-ltalia a través de la financiacidon de proyectos de
investigacion en curso.
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Bamhbino Gesn

El Hospital Pedidtrico Bambino Gesu es un socio
patrocinador en la Orphanet Europe Joint Action desde abril
de 2011.

ﬁrﬁ‘.ﬂ FARMIMDUSTRIA

Farmindustria financia las publicaciones Orphanet.

genzyme

Genzyme ltalia financia OrphaNews Italia.

LETONIA

4

El Centro de Economia de la Salud (“Veselibas ekonomikas
centrs“) es un socio patrocinador en la Orphanet Europe
Joint Action desde abril de 2011.

LITUANIA

& A

El Hospital Universitario de Vilnius, “Santariskiy Klinikos”
Centro de genética médica es un socio patrocinador en la
Orphanet Europe Joint Action desde abril de 2011.

PAISES BAJOS

El Centro Médico Universitario de Leiden “Academisch
ziekenhuis Leiden - Leids Universitair Medisch Centrum” es
un socio patrocinador en la Orphanet Europe Joint Action
desde abril de 2011. Acoge el equipo de Orphanet-Paises
Bajos y cofinancia el trabajo del Prof. Dr. van Ommen.

=

Y Medical Systems Biology

El Centro de Biologia de Sistemas Médicos (CMSB) es una
actividad conjunta de seis instituciones de los Paises Bajos,
liderada por LUMC e incluyendo a VUMC. EI CMSB
cofinancia el trabajo de las enfermedades raras del pais
coordinador, Prof. Dr. van Ommen, y desde abril de 2011,
financia el trabajo del gestor del proyecto.

El Centro Médico Universitario VU (VUMC) financia el
trabajo del Prof. Dr. Cornel y, hasta finales de marzo de
2011, alojaba y financiaba parcialmente el trabajo de un
documentalista cientifico.

POLONIA

El “Instytut Pomnik Centrum Zdrowia Dziecka” (Children’s
Memorial Health Institute) es un socio patrocinador en la
Orphanet Europe Joint Action desde abril de 2011.

PORTUGAL

El “Instituto de Biologia Molecular e Celular” es un socio
patrocinador en la Orphanet Europe Joint Action desde abril
de 2011.

RUMANIA
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La “Universitatea de Medicina si Farmacie “Gr.T.Popa” lasi”
es un socio patrocinador en la Orphanet Europe Joint Action
desde abril de 2011.

SUECIA

i
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Sed .2 Karolinska
T Institutet

Mg

El “Karolinska Institutet” es un socio patrocinador en la
Orphanet Europe Joint Action desde abril de 2011.

SUIZA

El Hospital Universitario de Ginebra es la institucion que
acoge a Orphanet-Suiza, financia un puesto a tiempo parcial
para el coordinador y ofrece apoyo administrativo al
proyecto.

\
“. gn

Desde 2011, Orphanet-Suiza estd financiado por Ia
Conferencia Suiza de Directores Cantonales de Salud
Publica. Financia el puesto a tiempo parcial del coordinador,
dos documentalistas cientificos (1 a tiempo completo desde
abril de 2011 y 1 a tiempo parcial) y un webmaster de la
Health On the Net Foundation (HON).

REINO UNIDO

La Universidad de Manchester es un socio patrocinador en
la Orphanet Europe Joint Action desde abril de 2011.

REPUBLICA CHECA

La Universidad Charles de Praga — 22 Escuela de Medicina es
un socio patrocinador en la Orphanet Europe Joint Action
desde abril de 2011.

TURQUIA

La Asociacién de empresas de investigacion farmacéutica da
soporte a la traduccidon al turco de la pdgina web de
Orphanet y de los documentos incluyendo mas de 10.000
enfermedades genéticas raras junto con su descripcién
detallada. Apoyan la creacidn del sitio web de Orphanet-
Turquia y ayudan al equipo turco de Orphanet a preparar e
imprimir los folletos de presentacién de Orphanet, de
Orphanet-Turquia y de sus actividades para profesionales de
salud publica y publico en general.
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7.2.2. PATROCINADORES INSTITUCIONALES QUE DAN SERVICIO A LAS ACTIVIDADES NACIONALES

Todas las instituciones que acogen los equipos nacionales de Orphanet proveen el espacio, y los

materiales necesarios para el funcionamiento de las actividades del equipo, y asignan tiempo de

algunos de sus profesionales. Para los paises europeos, este tipo de socio se define como un “socio

colaborador”.

ARMENIA

& and Prmary leaith Lare

El Centro de Genética Médica y de Atencién Primaria acoge
las actividades de Orphanet-Armenia y contribuye al proyecto
asignando tiempo de algunos profesionales.

BULGARIA

0

La Asociacidn Bulgara para la Promocion de la Educacién y la
Ciencia (BAPES), acoge las actividades de Orphanet-Bulgaria y
contribuye al proyecto asignando tiempo de algunos
profesionales.

CROATIA

La Universidad de Zagreb acoge las actividades de Orphanet-
Croacia y contribuye al proyecto asignando tiempo de algunos
profesionales.

IRLANDA

El Hospital Infantil Nuestra Sefiora de Crumlin acoge las
actividades de Orphanet-Irlanda y contribuye al proyecto
asignando tiempo de algunos profesionales.

ISRAEL

El Centro Médico Infantil Schnedier acoge las actividades de
Orphanet-Israel y contribuye al proyecto asignando tiempo de
algunos profesionales.

LIBANO

La Universidad Saint Joseph acoge las actividades de
Orphanet-Libano y contribuye al proyecto asignando tiempo
de algunos profesionales.

LUXEMBURGO

El Ministerio de Sanidad de Luxemburgo acoge las actividades
de Orphanet-Luxemburgo y contribuye al proyecto asignando
tiempo de algunos profesionales.

MARRUECOS

El Instituto Nacional de Higiene acoge las actividades de
Orphanet-Marruecos y contribuye al proyecto asignando
tiempo de algunos profesionales.

NORUEGA

La Direccion Noruega de Salud acoge las actividades de
Orphanet-Noruega y contribuye al proyecto asignando
tiempo de algunos profesionales.
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SERBIA

El Instituto de Genética Molecular e Ingenieria Genética
acoge las actividades de Orphanet-Serbia y contribuye al
proyecto asignando tiempo de algunos profesionales.

TURQUIA

La Universidad de Estambul acoge las actividades de
Orphanet-Turquia y contribuye al proyecto asignando tiempo
de algunos profesionales.

7.2.3. PATROCINADORES NO FINANCIEROS EN 2011

ALEMANIA

w Bundesministerium
fiir Gesundheit

El Ministerio Federal Aleman de Sanidad apoya oficialmente a
Orphanet

La “Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen e.V.” (ACHSE)

'@-UC“SE‘ trabaja con Orphanet-Alemania en los servicios de
informacién para pacientes.
ey El “Kindernetzwerk e.V. - fiir Kinder, Jugendliche und (junge)
sLhitER

U

Erwachsene mit chronischen Krankheiten und
Behinderungen” provee informacion sobre las asociaciones

en Alemania.

h

El “Deutsche Gesellschaft fir Humangenetik e.V.” apoya a
Orphanet suministrando al equipo aleman direcciones e
informacién de los laboratorios de diagnéstico.

AUSTRIA

B BUNDESNMINISTERIUM
s | FUR GESUMDHEIT

El Ministerio Federal Austriaco de Sanidad apoya oficialmente
a Orphanet.

BELGICA

i - Federal public wervice
HEALTH, FOOD CHAIN SAFETY

AND ENYIROMMENT

El Servicio de Salud Publica Federal belga, seguridad de la
cadena alimentaria y medio ambiente apoya oficialmente a
Orphanet.

Se estableci6 una colaboracién con RaDiOrg.be, quien
coordina la validacién de las asociaciones de pacientes belgas

v e» para las enfermedades raras.
I El “Institut de Pathologie et de Génétique” ofrece la lista
# Belbis, que contiene la informacidén mas actualizada de test
= 1 PG

genéticos en Bélgica y que se utiliza para verificar la
informacién en Orphanet.

BULGARIA

La Asociacidn de Estudiantes de Medicina (ASM) de Plovdiv ha
promovido activamente el uso de Orphanet en su comunidad.
Juntos, BAPES y ASM-Plovdiv han organizado una serie de
talleres dedicados a Orphanet.
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La Alianza Nacional Bulgara de Personas con Enfermedades
Raras se ha asociado a BAPES con el propdsito de promover
Orphanet entre los pacientes con enfermedades raras en
Bulgaria, asi como para listar las asociaciones de pacientes
bulgaras en la base de datos Orphanet.

CHIPRE

Lo
b

REPUBLIC OF CYPRUS

El Departamento de Servicios en Salud Pdblica vy
Medicamentos de Chipre apoya oficialmente a Orphanet.

ESLOVAQUIA

E Ministerstvo zdravotnictva SR

El Ministerio de Sanidad de la Republica Eslovaca apoya
oficialmente a Orphanet.

ESLOVENIA

| TEFLIELFC OF SLEVEMIA

= MINISTRY OF HEALTH

El Ministerio de Sanidad de Eslovenia apoya oficialmente a
Orphanet.

Orphanet-Eslovenia colabora con el Instituto de investigacion
en gendmica y educacién IGRE con el fin de difundir la
informacidn sobre el proyecto Orphanet y los servicios web a
nivel nacional.

ESPANA

: L
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-

El Ministerio de Sanidad y Servicios Sociales de Espaifa apoya
oficialmente a Orphanet.

ESTONIA

El Ministerio de Asuntos Sociales de Estonia apoya
oficialmente a Orphanet.

FINLANDIA

El Ministerio de Asuntos Sociales y de la Salud de Finlandia
apoya oficialmente a Orphanet

DUODECIM

TERVEYSPORTTI

Terveysportti (www.terveysportti.fi) es un servicio web para
profesionales médicos publicado por Duodecim Medical
Publications Ltd, que pertenece a la Sociedad médica
finlandesa Duodecim. Orphanet fue incluido en las
busquedas  Terveysportti concerniente a las 300
“enfermedades raras mas comunes”. Como resultado,
Orphanet alcanzara una mayor notoriedad entre los
profesionales de la salud finlandeses.

FRANCIA

El Ministerio de la Salud apoya oficialmente a Orphanet.

HAS

HALTE AUTORITE DE SAMTE

La Alta Autoridad de la Salud (HAS) y Orphanet cooperan en la
publicacion en linea de los Protocolos nacionales para el
diagnéstico y cuidado (NHDP) producidos por la HAS.
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1
afssaps };

La Agencia Francesa de Seguridad Sanitaria y de Productos de
la Salud (AFSSAPS) provee a Orphanet con informacién sobre
ensayos clinicos en Francia.

AIRFRANCE J

“Air France” ofrece a pacientes y profesionales un
contingente de billetes de avion para asegurar el transporte
de enfermos hacia los médicos expertos y de expertos hacia
los pacientes con enfermedades raras. Orphanet garantiza la
validez de las reclamaciones.

Maladies Rares
Info Services

0 810 63 19 20

W* Agur, prix appel logal

Orphanet ha delegado en “Maladies Rares Info Services”, el
servicio de informacidn telefdnica sobre enfermedades raras -
0810 69 19 20, la respuesta a los mensajes electrénicos no
solicitados recibidos por Orphanet.

GRECIA

El Ministerio de la Salud y la Solidaridad Social de la Republica
helénica apoya oficialmente a Orphanet.

HUNGRIA
El Ministerio de Sanidad de Hungria apoya oficialmente a
MINISTRY
OF HEALTH Orphanet.
ISRAEL
m El Ministerio de Sanidad israeli apoya oficialmente a
I Orphanet.
MiNISTAT OF HEALTH
ITALIA

El “Istituto Superiore di Sanita” apoya oficialmente a
Orphanet.

diga

elelam

Telethon colabora con Orphanet en la recopilacion de datos
concernientes a proyectos de investigacion.

UNIAMO

FEGERAZIGMNE ITALIAMA
MALATTIE RARE
OMHLUE

Uniamo, la Federacién Italiana de Grupos de Apoyo en
Enfermedades Raras, colabora con Orphanet en |la
organizacién y promocién de eventos dedicados a las
enfermedades raras, con el fin de incrementar la
sensibilizacion del publico sobre esta cuestion.

AlFA

AIFA colabora con Orphanet en la recopilacion de datos
relativos a los ensayos clinicos.

Netgene colabora con Orphanet en la difusion de informacién
sobre enfermedades raras.

MIE '.f-'l.f-:f

Mediart Promotion colabora en la promociéon de OrphaNews
Italia.

=
o

S

SRl AATI

T

La Sociedad Italiana para la Anestesia Pediatrica, Analgesia y
Terapia Intensiva (SIAATIP) colabora en la revision de las guias
de emergencia italianas.
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LETONIA

El Ministerio de Sanidad de la Republica de Letonia apoya
oficialmente a Orphanet.

La Sociedad de Enfermedades Raras en Letonia promueve la
igualdad de derechos y oportunidades para pacientes con
enfermedades raras.

083

Organizaciones no gubernamentales en Letonia que apoyan
financieramente a los nifios y familias para confirmar el
diagndstico de enfermedades raras enviando a pacientes o
muestras médicas al extranjero.

LITUANIA

El Ministerio de Sanidad de la Republica de Lituania apoya
oficialmente a Orphanet.

PAISES BAJOS

W Ministry of Health,
Welfare and Sport

El Ministerio de la Salud, del Bienestar y del Deporte de los
Paises Bajos apoya oficialmente a Orphanet.

El Erfocentrum ofrece informacion para el publico en general
sobre enfermedades genéticas, principalmente enfermedades
raras. La colaboracién se ha establecido para incrementar el
numero de textos disponibles en holandés en Orphanet.

Orphanet-Paises Bajos recibe informacidon del “Vereniging
Samenwerkende Ouder- en Patiéntenorganisaties” (VSOP)
sobre las asociaciones de pacientes con enfermedades raras.

Orphanet-Paises Bajos recibe informacion del Comité director
sobre los medicamentos huérfanos sobre asociaciones de
pacientes y medicamentos huérfanos dedicados a
enfermedades raras.

@F
NFU A1 ARGALT FTRONATT Vil
j.m L TH

WRFATI A TASE MDA OIRTRE

La Federacion neerlandesa de la universidad de centros
médicos ha empezado un inventario de conocimientos sobre
enfermedades raras. Se ha iniciado la discusién sobre la
definicidn de “centros expertos”.

POLONIA

Ministerstwo Zdrowin

El Ministerio Polaco de Sanidad apoya oficialmente a
Orphanet.

©

El CMHI apoya a Orphanet-Polonia en todas sus actividades
dentro y fuera de la institucion; p.e. organizando conferencias
para profesionales, padres y medios de comunicacién,
discusiones sobre enfermedades raras con todos los
implicados y mejorando el acceso a medicamentos huérfanos.

La asociacién de pacientes, Ars Vivendi, ofrece a los pacientes
y a sus padres informacion acerca de los servicios Orphanet y
coopera con Orphanet-Polonia.
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PORTUGAL

El Ministerio Portugués de Sanidad apoya oficialmente a
Orphanet.

INFARMED (Autoridad Nacional de Medicamentos vy
Productos para la Salud, IP) colabora en la actualizacion vy
validacion de datos sobre medicamentos huérfanos
aprobados y disponibles en Portugal.

ACSS (Administracion Central del Sistema de Salud) reconoce
que Orphanet-Portugal es la fuente de informaciéon de
referencia sobre enfermedades raras y medicamentos

dn Sistuma de Jands
huérfanos en Portugal.
cp CES (Centro de estudios sociales) de la Universidad de
ces Coimbra colabora en la actualizacién y validacién de datos de
las asociaciones de pacientes portuguesas.
: NEDR (Centro para el estudio de las enfermedades raras) de
N.EDR . -

i la Sociedad Portuguesa de Medicina Interna colabora en la
actualizacién y validacion de las actividades en curso sobre
enfermedades raras en Portugal.

» Alianca La Alianza de Asociaciones Portuguesas para las
PR e Enfermedades Raras colabora en acciones conjuntas con

Orphanet-Portugal y en la actualizacion y validacién de
asociaciones de pacientes portuguesas.

RUMANIA

MINISTERUL
SANATATII

El Ministerio de Sanidad colabora con Orphanet-Rumania en
la actualizacién de datos sobre el sistema médico rumano.
Apoya oficialmente a Orphanet.

Orphanet-Rumania colabora con la Asociacion Médica
Rumana en la actualizacién de datos sobre profesionales de la
salud.

SRGM

‘Soclataben Romana
e Canetica Medicals

Orphanet-Rumania colabora con la Sociedad Rumana de
Genética Médica para la puesta en marcha de programas para
el desarrollo de redes nacionales de diagndstico, investigacion
y prevencién en centros de medicina genética y promueve la
colaboracién con asociaciones de personas con enfermedades
genéticas/malformativas.

ASDCLATLA FRADS® Willl
e R

(

Orphanet-Rumania colabora con la Asociacién Prader-Willi
para aunar los esfuerzos de los pacientes, especialistas y
familiares en asegurar una vida mejor a las personas con
enfermedades genéticas.

SUECIA

thiy

REGERINGSKANSLIET

El Ministerio de Sanidad y Servicios Sociales de Suecia apoya
oficialmente a Orphanet.
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SUIZA

YT
TUl

Beakth On e Nt Fromtation

La Health On the Net Foundation ofrece el soporte técnico al
proyecto con el desarrollo de formularios en linea para la
recopilacion de datos. Ademds, aloja el servidor web de
www.orphanet.ch y ayuda a la actualizacién de su pagina

web.

PRoORARIS

ProRaris, la Alianza Suiza de Pacientes con Enfermedades
Raras ha establecido una colaboracion estrecha con
Orphanet-Suiza para identificar servicios de informacion
relevantes para pacientes y profesionales y en la organizacién
y promocion de eventos dedicados a las enfermedades raras,
para incrementar la sensibilizacion del publico sobre esta
cuestion particular.

Orphanet-Suiza es miembro de la «Community of Interest for
Rare Diseases» iniciada en agosto de 2011. Esta comunidad
auna a todos los actores relevantes en el campo de las
enfermedades raras en Suiza para desarrollar, en
colaboracién con la Oficina federal de salud publica, una
estrategia nacional para las enfermedades raras.

REINO UNIDO

@m Department

of Health

El Departamento de Sanidad apoya oficialmente a Orphanet.

Ataxia

g savkary
iwmann g i D

dyscerne

Ataxia UK y Orphanet cooperan en el intercambio de
informacién, en la validacién y publicacién en linea de
proyectos de investigacion sobre ataxias y en el respaldo e
impulso de las actividades de Orphanet y Ataxia UK.

Dyscerne y Orphanet cooperan en el respaldo e impulso de
las actividades de Dyscerne y Orphanet, elevando los
estandares de diagndstico y gestiéon de enfermedades raras
dismérficas, mejorando la difusién de informacion sobre estas
enfermedades, desarrollando y compartiendo informacion y
herramientas educativas para los profesionales de la salud.

Orphanet colabora con Rare Disease UK compartiendo datos
y experiencias, mediante el respaldo e impulso de las
actividades de Orphanet y Rare Disease UK y en el desarrollo
de una estrategia para las enfermedades raras en Reino
Unido.
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http://www.orphanet.ch/�

REPUBLICA CHECA

La Sociedad de Genética Médica Checa ayuda a Orphanet en
la recopilacién de datos de laboratorios de diagndstico
genético en el pais, informacién sobre las consultas expertas
sobre enfermedades raras — dismorfologia, consejo genético,
e informacién sobre grupos de soporte a pacientes.

Estan asociados para el desarrollo del Plan Nacional Checo
para las Enfermedades Raras siguiendo la Estrategia Nacional
Checa de 2009. El Plan nacional checo se esta desarrollando
bajo el auspicio del Ministerio de Sanidad — Departamento de
servicios médicos.

MIMISTRY OfF HEALTH
O3F THE C7RCH RFPLIALIC

El Ministerio de Sanidad de la Republica Checa apoya
oficialmente a Orphanet.

TURQUIA

N )
L L
5, =3 | Ny

-

El Ministerio Turco de Sanidad apoya oficialmente a
Orphanet. Colabora con Orphanet-Turquia en la recopilacion
de datos y en la difusidon de Orphanet en Turquia.
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8. Comunicacion

Por tercer afio desde la creacidon de Orphanet, se han distribuido en 2011 cuatro tipos de folletos de

4 paginas en formato A4, en cuatro colores, cada uno dirigido a una audiencia diferente:

e Un folleto para todos los publicos sobre el papel de Orphanet como portal de informacidn

e Un folleto para bidlogos médicos sobre Orphanet como fuente de informacién de test bioldgicos
para el diagndstico de las enfermedades raras

e Un folleto para investigadores y la industria farmacéutica sobre todos los servicios ofrecidos por
Orphanet para apoyar la I+D en el campo de las enfermedades raras

e Un folleto para la comunidad de sistemas de informacion sobre Orphanet como herramienta de
documentacion.

Cada folleto fue producido en 5 lenguas (francés, inglés, aleman, espafiol e italiano). Ademas se cred
un folleto en formato A5 en Suecia.

En 2011, distribuimos folletos en tamafio A5 para presentar una vista general de Orphanet y ademads
se disefiaron, imprimieron y distribuyeron otros folletos para presentar Orphadata.

Los folletos fueron distribuidos en aproximadamente 20 eventos en 2011, con un total de 1.700
folletos en francés, y 34.000 en inglés.

Orphanet fue invitada a participar en mas de 70 conferencias, en Europa y otros paises. Estas
presentaciones fueron dadas mayoritariamente en congresos cientificos, donde Orphanet
participaba como especialista en el campo de enfermedades raras. Estas lecturas se centraron en
presentar la base de datos de Orphanet (49), politicas de salud publica (29), clasificaciones de
enfermedades (8 o medicamentos huérfanos (82), acercamientos médicos y genéticos (45
presentaciones).

Orphanet dispuso de stands en 6 congresos distintos en 2011 y en 4 eventos diferentes. Entre ellos,
como en anos anteriores, Orphanet ha tenido un stand en el encuentro anual de la Sociedad Europea
de Genética Humana, que tuvo lugar en Amsterdam (Paises Bajos) del 28 al 31 de mayo de 2011y,
por primera vez, en el Congreso Internacional de Genética Humana que tuvo lugar en Montreal del
13 al 15 de octubre de 2011.
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9. El equipo Orphanet en diciembre de 2011
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