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1. Omowienie

Gtéwnym celem Orphanetu jest zapewnienie catej spotecznosci wszechstronnego zrddta informacji o
rzadkich chorobach (RD) i lekach sierocych (OD) aby poprawié¢ diagnostyke, opieke i leczenie
pacjentéw z rzadkimi chorobami.

Orphanet stat sie referencyjnym portalem informacyjnym o rzadkich chorobach i lekach sierocych.

Poprzez strone internetowg mozna uzyskac dostep do:

e Spisu chordb sklasyfikowanych zgodnie z klasyfikacjami w publikacjach ekspertéw. Kazda choroba
posiada kod ICD10 oraz numer MIM, a jej , karta identyfikacyjna” zawiera dane na temat
czestosci wystepowania, wieku zachorowania, sposobu dziedziczenia oraz powigzanych gendw. (
Aktualnie nie kazda choroba posiada kompletng , karte identyfikacyjng”.)

e Encyklopedii obejmujacej 3000 rzadkich choréb napisanej przez naukowcéw i zrecenzowanej
przez swiatowej stawy ekspertéw. Abstrakty pisane sg w jezyku angielskim, a potem ttumaczone
na jezyk francuski, niemiecki, wtoski, portugalski i hiszpanski. Dla wybranych choréb tworzone s3
Emergency Guildlines.

e Spisu lekéw sierocych na kazdym etapie badan, od mianowania do autoryzacji.

e Wykazu specjalistycznych ustug w 36 krajach partnerskich zapewniajgcych informacje na temat
wyspecjalizowanych klinik i osrodkéw referencyjnych, laboratoriow medycznych, projektéw
badawczych, badan klinicznych, rejestréow, sieci naukowych, platform technologicznych i
organizacji pacjentow.

e Szeregu innych ustug:

- narzedzie pomocne przy ustalaniu diagnozy pozwalajgce uzytkownikom wyszukiwaé
choroby na podstawie danych z wywiadu i objawdw klinicznych.

- biuletyn w jezyku angielskim zawierajgcy nowiny zaréwno ze $wiata nauki jak i polityki.
Biuletyn ten publikowany jest takze w jezyku francuskim i wtoskim.

- badania tematyczne oraz raporty na najistotniejsze tematy: “ Orphanet Report Series”
publikowane w formacie dokumentéw PDF

Obecnie Orphanet jest jedynym projektem, ktdéry ustanawia potfaczenie pomiedzy chorobg,
informacjg tekstowg na jej temat (wifacznie z odnosnikami do innych stron informacyjnych) i
odpowiednimi ustugami dla pacjentéw. Orphanet jest zatem na pierwszym miejscu wsréd stron
poswieconych rzadkim chorobom w kategorii dokumentéw referencyjnych.

Gtéwne osiggniecia w 2011 roku to:

e Uruchomienie Joint Action Orphanet Europe w kwietniu 2011r.

Orphanet jest teraz wspierany przez Komisje Europejskg jako Joint Action pomiedzy Europejskimi
Krajami Cztonkowskimi.



e Udoskonalenie zarzgdzania Orphanetem

Aby zapewnic¢ optymalne zarzadzanie konsorcjum Orphanet i skuteczne kierowanie przeptywem
prac, a takze podkresli¢ udziat urzedéw ds. zdrowia z Krajow Cztonkowskich, zarzadzanie zostato
przeorganizowane w kwietniu 2011r. Trzy organy ( Zarzad, Komitet Wykonawczy oraz
Miedzynarodowa Rada Doradcza) zapewniajg spdjnos¢ projektu, jego ewolucje w zwigzku z
rozwojem technologicznym i potrzebami koricowych odbiorcow, a takze jego réwnowage.

e Tlumaczenie miedzynarodowej strony internetowej oraz catej zawartosci bazy danych na jezyk
portugalski.

e Publikacje stron tytutowych, wtasciwych dla kazdego kraju, w jezyku ojczystym.

Narodowe strony internetowe oferujg nowe mozliwosci dostepu i zaprezentowania informacji
odpowiadajgcych potrzebom kazdego z Krajéw Cztonkowskich. Umozliwiajag dostep do
podstawowych informacji, ale takze wiadomosci specyficznych dla danego kraju: o nowosciach,
wydarzeniach, polityce dotyczacej rzadkich chordb i dokumentach.

e Rozwydj sieci naukowej
W 2011r. do Orphanetu dotgczyta Kanada i rozpoczety sie negocjacje z Argentyna, Australig, Brazylia,

Chinami oraz Japonia.

e Wolny dostep do zestawu danych Orphanetu na www.orphadata.org.

Orphadata.org utworzono ze wzgledu na wzrastajgca liczbe zapytan o dane, by zapewnié szerzenie
nomenklatury rzadkich choréb stosowanej przez Orphanet oraz maksymalne wykorzystanie
zebranych danych na temat ustug eksperckich. Na tej stronie internetowej od czerwca 2011r. caty
zestaw danych Orphanetu jest bezposrednio dostepny w formacie zdatnym do ponownego
wykorzystania. Zestaw danych jest czescig zasobdw Orphanetu i jest uaktualniany co miesigc. Jest
dostepny bezptatnie w szesciu jezykach ( angielskim, francuskim, niemieckim, wtoskim, portugalskim
i hiszpanskim). Jest to duzy sukces, miesiecznie jest ponad 1,000 pobran.

e Encyklopedia rzadkich chordb zostata rozszerzona i zaktualizowana.
Encyklopedia jest dostepna w jezyku angielskim, francuskim, niemieckim, wtoskim i hiszpanskim, a
od 2011r. dodatkowo takze w jezyku portugalskim i polskim.

e Wykaz specjalistycznych klinik, laboratoriow medycznych, badan klinicznych, projektow
badawczych, sieci naukowych rejestréw i stowarzyszen pacjentéw zostat rozszerzony i
zaktualizowany.

e Dla bardziej efektywnej komunikacji informacje na temat lekdw sierocych zostaty opublikowane
jako Orphanet Report Series.


http://www.orphadata.org/�

2. Rozwoj konsorcjum Orphanet

Na poziomie miedzynarodowym Orphanet postrzegany jest jako cenne Zrddto i jedyne Zrddto
potwierdzonych danych na temat rzadkich choréb i jest wymieniony w dokumentach Komisji
Europejskiej ds. Rzadkich Choréb (“Rare diseases: Europe’s challenge” 11 listopada 2008 i
“Recommendations of the Council on Rare Diseases” — 8 czerwca 2009) jako zrédto aktualnych
informacji na temat sytuacji rzadkich choréb w Unii Europejskiej, a takze jako strategiczny element
kazdego narodowego planu ds. rzadkich chordb, ktory kazde panstwo cztonkowskie powinno
rozwing¢ do korica 2013r.

W 2011r. wykonano wazny krok na przéd uruchamiajgc Orphanet Europe Joint Action, ktéra
finansowana jest przez Komisje Europejskg oraz kazde panstwo cztonkowskie, a takze Szwaijcarie,
partnera wspétpracujgcego. Trwajgca 3 lata, z budzetem 7,2 miliona euro Joint Action rozpoczeta sie
1 kwietnia, a pierwsze Kick-Off Meeting, na ktérym zebrali sie wszyscy krajowi koordynatorzy i
przedstawiciele urzedéw ds. zdrowia panstw cztonkowskich trwato péttora dnia i odbyto sie w Paryzu
7 i 8 czerwca 2011r. Nadrzednym celem Joint Action jest udoskonalenie i przystosowanie obecnosci
Orphanetu w kazdym z krajéw cztonkowskich. A zatem cele obejmujg udoskonalenie istniejgcych
ustug i rozwdj nowych narzedzi oraz ustug ( wtacznie ze stworzeniem ontologii Orphanetu i
rozwijaniem kilku nowych ustug). Priorytetowe inicjatywy, ktdre sg czescig Joint Action obejmujg
rozszerzenie dostepnosci jezykowej bazy danych Orphanetu i powigzanych dokumentow.

Aby zapewni¢ optymalne zarzadzanie Joint Action i efektywne kierowanie przeptywem prac, a takze
podkresli¢ nowe zaangazowanie urzedéw as. zdrowia Krajéow Cztonkowskich, zarzadzanie
Orphanetem zostato przeorganizowane w czerwcu 2011r. Podczas pierwszego spotkania Joint Action
obok Zarzadu ( ztozonego z krajowych koordynatoréw), stworzono i nominowano dwa nowe organy:
Komitet Wykonawczy sktadajacy sie z reprezentantdw urzedéw ds. zdrowia biorgcych udziat w
finansowaniu rdzennego projektu ( baza danych jednostek chorobowych, encyklopedia, struktura
bazy danych, infrastruktura i koordynowanie dziatan).

Miedzynarodowgq Rade Doradczg ztozong z miedzynarodowych ekspertow.

Te rady maja zapewni¢ spdjnosc projektu, jego rozwdj w powigzaniu z rozwojem technologicznym i
potrzebami koricowych odbiorcéw, a takze jego zrownowazenie.

W ramach Joint Action i nowego zarzadzania Orphanet chciatby staé sie bardziej wydajny, bardziej
przyjazny uzytkownikowi i osiggngé¢ zréwnowazony rozwdj. Pomimo ogromnej liczby ztozonych
wyzwan i mozliwosci, ktére tworzy Joint Action dla partneréw Orphanetu, partnerzy idg naprzéd
zawsze skupieni na gtéwnym celu: poprawa warunkéw pacjentow z rzadkimi chorobami i ich rodzin w
catej Europie i poza nig.

Od momentu powstania, ze wzgledu na jakos¢ danych i swojg reputacje, Orphanet powiekszyt sie
jako europejskie konsorcjum stopniowo rozszerzajgc sie na 35 panstw sgsiadujgcych na wschéd i
potudnie.
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panstwami: Australig, Argentyng, Brazylig, Chinami, Irlandig oraz Japonia.

2.3.1. ZESPOL KOORDYNUJACY

Zarzadzaniem konsorcjum zajmuje sie zespot koordynujacy, Orphanet Francja, z siedzibg w Service
Commun 11 INSERM ( Francuski Narodowy Instytut Zdrowia i Badan Medycznych). INSERM byt
koordynatorem konsorcjum Orphanet od samego poczgtku w 1997 roku. Zespdt koordynujacy
odpowiedzialny jest za koordynacje dziatan konsorcjum, za hardware i software projektu, baze
danych rzadkich chordb i tworzenie encyklopedii, a takze za kontrole jakosci wykazu ustug krajéw
cztonkowskich.

Zespot koordynujacy jest takze odpowiedzialny za aktualizacje bazy danych produktéw medycznych
w fazie badan , od etapu mianowania do autoryzacji na rynku i dostepnosci w danym kraju.

2.3.2. PARTNERZY

Utworzenie Wykazu Ustug mozna osiggnac¢ dzieki konsolidacji danych zebranych przez kraje
cztonkowskie. ldentyfikacja zasobow eksperckich wymaga duzej wiedzy na temat krajowych badan i
instytucjach ochrony zdrowia. Wszyscy krajowi koordynatorzy pracujg w wysoko wykwalifikowanych
instytucjach, ktére moga zapewnic¢ odpowiednie Srodowisko pracy dla information scientist.

Partnerzy sg odpowiedzialni za zbieranie, weryfikacje i przedstawianie danych na temat badan
klinicznych, laboratoriow medycznych, specjalistycznych klinik, projektéw badawczych, rejestrow
oraz organizacji pacjentow.

Lista partnerskich instytucji Orphanetu:
Armenia: Center of Medical genetics and Primary Health of Armenia
Austria: Gesundheit Osterreich GmbH
Medizinische Universitat Wien
Belgia: Federal Public Service health, Food Chain Safety and Environment
Wetenschappelijk Instituut Volksgezondheid, Institut de Santé Publique
Buigaria: Bulgarian association for Promotion of Education and Science
Kanada: Mc Gill University
Czechy: Univerzita Karlova v Praze, Charles University in Prague



Chorwacja: Zagreb University

Cypr: Archibishop Makarios Il Hospital

Dania: University Hospital of Aarhus

Estonia: University of Tartu

Francja: Institut National de la Santé et de la Recherche Médicale (INSERM)
Niemcy: Medizinische Hochschule Hannover

Grecja: Institute of Child Health Athens

Finlandia: The Family Federation of Finland - (Vaestoliitto)

Wegry: National Center for Healthcare Audit and Improvement

Irlandia: National Centre for Medical Genetics

Israel: Tel Aviv University

Wtochy: Hospital Bambino Gesi Roma

Liban: Université Saint Joseph Beyrouth

Litwa: Vilnius University Hospital Santariskiu Klinikos Centre for Medical Genetics
totwa: The National Health Service

Luksemburg: Ministére de la Santé du Luxembourg

Maroko: Department of Medical Genetics, Institut National d’"Hygi¢ne du Maroc
Holandia: Academisch ziekenhuis Leiden- Leids Universitair Medisch Centrum
Norwegia: Department for Rehabilitation and RD, Norwegian directorate of Health
Polska: Instytut Pomnik - Centrum Zdrowia Dziecka

Portugalia: Instituto de Biologia Molecular e Celular

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

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

Stowenia: Univerzitetni Klinicni Center Ljubljana, University Medical Centre Ljubljana
Stowacja: Children’s University Hospital in Bratislava

Hiszpania: Centro de investigation biomedica en Red de Enfermedades Raras
Ministry of Health and Social policy

Szwajcaria: Division of Genetic Medicine - University Hospitals Geneva

Turcja: Department of Human and Medical Genetics, University of Istanbul
Wielka Brytania: The University of Manchester

l:} Associated partners
Orphanet Europe JA

- Collaborating partners
Orphanet Europe JA

[:] Other partners

=




3. Rozwdj zawartosci bazy danych

Baza danych jednostek chorobowych i genéw zawiera 8461 chordéb lub grup choréb oraz

synonimy.

Languages: Francaiz | Englizsh |Espafiol |Deutsch [Italiano |Portugués
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2,543 geny przypisane do 2,544 chordb, wigcznie z:
e 2,480 genami sprzezonymi z katalogiem UniProt
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e 2,512 genami sprzezonymi z Genatlas
e 2,543 genami sprzezonymi z HGNC
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e 2,714 streszczen w jezyku wtoskim

e 2,101 streszczen w jezyku hiszpanskim
e 268 streszczen w jezyku portugalskim
1148 nowych lub zaktualizowanych abstraktow
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Baza danych lekéw sierocych i substancji zawiera nastepujace dane:
e 961 substancji powigzanych z 1137 lekami sierocymi (w Unii Europejskiej i USA)
e 133 autoryzacje z przeznaczeniem na rynek europejski (sposréd ktérych 62 ma status leku
sierocego oraz 71 bez statusu leku sierocego)
e 150 autoryzacji na rynek USA
e Substancje te majg przeznaczenie/wskazanie do leczenia ponad 550 rzadkich chordb

Wykaz specjalistycznych ustug w 36 krajach na swiecie zawiera nastepujace dane:

Languages: Francais | English |Espafiol |Dreutsch |Italiano |Portugués
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5,656 specjalistycznych klinik Search 2,551 laboratoriéw badawczych
4,511 projektdw badawczych w kierunku 2,216 chordéb
SIMPLE SEARCH 1,760 badan klinicznych w kierunku 500 choréb w 28 krajach
1,306 rejestrow
1633 laboratoria medyczne

27,306 badan medycznych w kierunku 4698 chordb i
1933 gendéw

Orphanet zbiera dane w 36 wymienionych krajach:

Armenia, Austria, Belgia, Butgaria, Kanada, Chorwacja, Cypr, Czechy, Estonia, Finlandia, Francja,
Niemcy, Grecja, Wegry, Irlandia, Izrael, Wtochy, Litwa, Liban, totwa, Luksemburg, Maroko, Holandia,
Norwegia, Polska, Portugalia, Rumunia, Serbia, Szwecja, Stowacja, Szwajcaria, Stowenia, Hiszpania,
Tunezja, Turcja i Wielka Brytania.

Zbieraniem danych i/lub corocznymi aktualizacjami zajmujg sie zespoty krajowe jezeli posiadajg
wystarczajgce fundusze dla oddanych profesjonalistéw lub zespdt koordynujgcy w imieniu krajowego
zespotu Orphanet. W 2011r. kraje, ktore zajmowaty sie zaréwno zbieraniem jak i aktualizacjg danych
to: Belgia, Francja, Niemy, Wtochy, Holandia, Portugalia, Hiszpania, Szwajcaria i Wielka Brytania (i
Irlandia).



Total number of data on expert resources
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W 2011r. w poréwnaniu z latami poprzednimi ilos¢ danych na temat specjalistycznych ustug wzrosta
Dodatkowo wzrosta jakos¢ danych, poniewaz od kwietnia 2011r. Quality Manager jest
odpowiedzialny za ogdlng jakos¢ danych, a proces walidacji danych jest uzgadniany z urzedami ds.
zdrowia panstw cztonkowskich.

4. Produkty i ustugi Orphanetu

Wdrozenie 4 nowych funkcji bazy danych Orphanet w 2011r. poprawito uzytecznosc i interaktywnos¢
strony internetowej i zapewnito lepsze rozpowszechnienie danych.

4.1.1. ORPHADATA

Odkad Orphanet jest coraz lepiej rozpoznawalnym referencyjnym zrédtem dokumentacji na temat
rzadkich choréb otrzymywalismy zwiekszong ilo$é zapytan o dane. Aby zapewni¢ rozpowszechnienie
nomenklatury rzadkich choréb stosowanej przez Orphanet i maksymalnie wykorzysta¢ zebranye
informacje na temat specjalistycznych ustug, utworzono orphadata.org. Na tej stronie internetowej,
od czerwca 2011r., caty zestaw danych Orphanetu jest bezposrednio dostepny w formacie zdatnym
do ponownego wykorzystania.

Orphadata zostato utworzone w kontekscie kontraktéw RD Portal i Orphanet Europe Joint Action
finansowanych przez DG Sanco. Dodatkowe wsparcie zapewnia takze GSK. Zestaw danych jest czescig
zasobow Orphanetu i jest uaktualniany co miesigc. Bezptatnie dostepny w szesciu jezykach
(angielskim, francuskim, niemieckim, wtoskim, portugalskim i hiszpanskim) zestaw danych Orphadata
obejmuje:

e Spis rzadkich choréb powigzanych z OMIM, ICD-10 oraz genami w HGNC, OMIM, UniProtKB i
Genatlas

e Klasyfikacje rzadkich choréb ustanowiong przez Orphanet, opartg na opublikowanych
klasyfikacjach ekspertéw

e Dane epidemiologiczne rzadkich choréb w Europie ( czesto$¢ wystepowania, sredni wiek
zachorowania, $redni wiek zgonu) zaczerpniete z literatury

10



e Liste objawdw i oznak choroby zwigzanych z kazdg chorobg oraz czestos¢ wystepowania
objawdéw choroby

e Na zadanie mozna uzyskac¢ takze dostep do innych danych Orphanetu:

e Spisu lekéw sierocych na kazdym etapie rozwoju, od mianowania przez EMA (European
Medicines Agency) do autoryzacji na rynek europejski, powigzanych z chorobami

e Skrétowych informacji na temat rzadkich choréb w 6 jezykach (angielskim, francuskim,
niemieckim, wtoskim, portugalskim i hiszpanskim)

e Adreséw URL innych stron internetowych zapewniajacych informacje na temat rzadkich
choréb

o Wykazu specjalistycznych ustug, zapewniajgcego informacje na temat specjalistycznych klinik,
laboratoriow medycznych, projektéw badawczych, badan klinicznych, rejestrow pacjentow,
rejestrow mutacji oraz stowarzyszen pacjentéw na polu rzadkich choréb, w kazdym z panstw
nalezacych do konsorcjum Orphanet

Orphadata zapewnia przewodnik dla uzytkownikéw, ktdry definiuje i opisuje elementy zastawu
danych. Orphadata ma przyczyni¢ sie do przyspieszenia badan i rozwoju oraz ufatwi¢ globalne
przyjecie nomenklatury stosowanej przez Orphanet. Od czerwca 2011r. produkty Orphanetu byty
pobierane ponad 21,000 razy, ze Srednig 3000 pobran miesiecznie.

Downloads from the Orphadata website
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Total number of downloaded products from the Orphadata website

4.1.2. TLUMACZENIE STRONY INTERNETOWEJ ORPHANET NA JEZYK PORTUGALSKI

Miedzynarodowa strona internetowa i baza danych zostaty przettumaczone na jezyk portugalski i od
23 lutego 2011r. wszystkie informacje dla uzytkownikéw z Portugalii i Brazylii s3 dostepne w ich
ojczystym jezyku. Portugalska wersja strony cieszyta sie duzym zainteresowaniem od momentu
uruchomienia.
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www.orpha.net
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Overview of the 2011 views of the Orphanet website in Portuguese

Strony portalu Orphanet w jezyku portugalskim byly odstaniane 310,000 razy od momentu
uruchomienia w lutym 2011r.

4.1.3. INTERAKTYWNOSC

Interaktywnos¢ dzielenia sie informacjami na portalu Orphanet zostata uruchomiona w 2011r.

Ikony dostepne sg na stronach choréb na miedzy narodowej stronie internetowej we wszystkich
jezykach. Przycisk reakcji zostat wdrozony jako beta-test tylko we francuskiej wersji strony
internetowej, aby ocenic ilo$¢ pracy, ktéra bedzie generowac zanim bedzie dostepny w innych
jezykach. Wiadomosci generowane przy uzyciu przycisku reakcji sg wysytane do koordynatora i nie sg
dostepne on-line.
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SUMMARY

Gingival fibromatosis - facial dysmorphism is & very rare syndrome characterized
by the tion of gingival and cr. has
been described in two sibs. Craniofacial dysmorphism consists of relative
macrocephaly, bushy eyebrows with synophris, hypertelorism, downslanting
palpebral fissures, flattened nasal bridge and high arched palate. The patients
have normal intellect. The condition seems to be hereditary, transmitted as an
autosomnal recessive trait, *Author: Orphanet (October 2010)%.
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Additional information

Further i on this disease
> Classification(s) (3)
> Gene(s) ()

> Other webste(s) (0)

Health care resowces for this disease

> Expert centres (163)
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4.1.4. WPROWADZENIE WSKAZAN DO TERAPII

Wskazania do terapii dla substancji zawartych w lekach sierocych s3 dostepne on-line w dziale
autoryzacji na rynek europejski (European Marketing Authorisation).

N Languages: Frangais |JERGIER] [Espafiol |Deutsch|Italiana|Portu:

orp hanet The portal for rare Home

diseases and orphan Cants
#lnserm =~ Y drugs k

DJ‘nIun Expert . Diagnostic : Research . Patient : Professionals: Othe
rugs centres - tests i andtrials :organisations: and ¢ inform
- i *_institutions °
Search List of O
nn'ul-m

Homepage » Orphandrugs » Search

Select Language | print 2
Powered by Google™Translate
SEARCH BY SUBSTANCE/TRADENAME OTHER SEARCH OPTION(S)
T x
|febr J ! oK > Search by disease name
) mandatory fleld > Search by ATC category
> Search by Sponsor / MA holder

. - Marketing authorization with orphan designation - Europe

Tradename :  FABRAZYME EU Humber : EUHIDIAESI.
ATC code H A16AB04 MA date : 03/08/2001
‘Orpha number 3 ORPHA131340 MA holder H GENZYME EUROPE B.V.

European Public
Assessment Report [

THERAPEUTIC INDICATION
Fabrazyme is indicated for long-term enzyme replacement therapy in patients Adcitionsl Infasimation
with a confirmed diagnosis of Fabry disease (a-galactosidase A deficiency).

[orphanet Reports series
> Prevalence of rare diseases
Diseases list > Orphan drugs in Europe
» Eabry disease | Getting involved /informed

| > Read the nevsietter

4.2.1. ROZWINIECIE PRZEWODNIKOW POSTEPOWANIA W RAZIE ZAGROZENIA ZYCIA

Przewodniki te przeznaczone sg dla ratownikéw medycznych oraz oddziatéw doraznej opieki
medycznej. Te praktyczne wskazéwki pisane sg przy wspotpracy z francuskimi osrodkami
referencyjnymi i organizacjami pacjentéw i sg recenzowane przez ekspertow z oddziatéw
ratunkowych zrzeszonych w towarzystwach naukowych: obecnie on-line dostepne sg 34 przewodniki
postepowania w stanach zagrozenia zycia w jezyku francuskim. Od 2010r. sg one ttumaczone na jezyk
angielski, niemiecki, wtoski i hiszpanski, a od 2011lr. takze na portugalski. Obecnie w jezyku
angielskim dostepnych jest 9 przewodnikdw postepowania w stanach zagrozenia zycia , 16 po
hiszpansku, 15 po wtosku, 13 po portugalsku i jeden po niemiecku. W poréwnaniu do 2010r. sg 33
nowe przewodniki postepowania w razie zagrozenia zycia.
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Consultations of the emergency guidelines by language in 2011
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Przewodniki postepowania w stanach zagrozenia zycia miaty 67,000 odston, w poréwnaniu do mniej
niz 37,000 w 2010r., co oznacza 80% wzrost w ciggu roku. Ten globalny wzrost odzwierciedla rozwdj
zbioru w réznych jezykach.

Number of views by guideline jezyk Liczba przewodnikéw

niemiecki 1

1200,00 [~

1000,00 ¢~

angielski 9

800,00

hiszpanski 16

60000 francuski 34

400,00 |~

wioski 15

200,00 |

portugalski 13

0,00 <

DE EN ES FR T PT

Number of views by language and by guideline

Liczba wyswietlen przewodnikow pokazuje, ze zbidr ten odnidst sukces zwtaszcza w jezyku
francuskim i wtoskim. Pomimo, ze jest tylko jeden przewodnik po niemiecku jest on bardzo czesto
czytany. Zbiér przewodnikéw w jezyku hiszpanskim i portugalskim ciggle sie rozrasta i powinien by¢
coraz lepiej rozpoznawalny przez spoteczno$é rzadkich choréb. Z drugiej strony, mata liczba
wyswietlen przewodnikdw po angielsku moze byc¢ ttumaczona duzg liczbg podobnych dokumentéw w
tym jezyku, ktore sg pisane przez towarzystwa naukowe. Aby unikng¢ trwonienia czasu i zbednej
pracy, Orphanet stara sie nawigza¢ wspotprace z tymi towarzystwami, aby méc prezentowad
odnosniki do tych juz istniejgcych, cennych Zrédet.

4.2.2. RozZWOJ ENCYKLOPEDII DLA CALEGO SPOLECZENSTWA

Encyklopedia dla catego spoteczeistwa byta pierwotnie francuskim projektem majgcym na celu
zapewnienie kompletnej, rzetelnej, aktualnej informacji pacjentom i ich rodzinom na temat choroby,
ktéra ich dotyczy. Ttumaczenie na inne jezyki jest zaplanowane na 2012 rok, a takze publikacja
tekstéw przeznaczonych dla catego spoteczenstwa przez specjalistyczne kliniki lub organizacje
pacjentéw (zgodnie z rzetelng metodologig) w kazdym innym jezyku.
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General public encyclopeadia
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Downloads from the general public encyclopaedia by month, comparison 2010-2011

Od 31 grudnia 2011r. 113 tekstow dostepnych jest on-line. Dokumenty z tej encyklopedii byty
pobierane ponad 411,000 razy w miesigcu, co oznacza 4,950,000 pobran w 2011r. i 12% wzrost w
poréwnaniu do 2010r.

4.2.3. ORPHANET REPORT SERIES (ORS)

Raporty Orphanetu to seria tekstow zawierajgcych zebrane dane dotyczace rzadkich choréb. Nowe

raporty sg regularnie publikowane on-line i okresowo aktualizowane. Do otworzenia tekstow

wymagany jest program Acrobat Leader, poniewaz publikowane sg jako dokumenty w formacie PDF i

dostepne na stronie startowej portalu. Ponizej lista ORS opublikowanych w jezyku angielskim:

e (Czestosc¢ wystepowania lub liczba opublikowanych przypadkéw choroby. Choroby wymienione w
porzadku alfabetycznym ( w szesciu jezykach)

e Lista chordb wedtug malejgcej czestosci wystepowania lub opublikowanych przypadkow ( w
szesciu jezykach)

e Rejestry Pacjentéw w Europie ( w jezyku angielskim)

e Europejskie Sieci Badawcze i Sieci Badan Klinicznych ( w jezyku angielskim)

e Lista lekow sierocych w Europie ( w szesciu jezykach)

e Orphanet activity reports ( w szesciu jezykach)

e Badanie Poziomu Zadowolenia Uzytkownikéw ( w jezyku angielskim)

e Badanie Poziomu Zadowolenia Czytelnikow OrphaNews Europe ( w jezyku angielskim)

Publikacje te sg ogtaszane w OrphaNews Europe, biuletynie informacyjnym EUCERD, ktéry ma ponad

14,000 zarejestrowanych czytelnikéw. Wszystkie Orphanet Report Series sg dostepne na stronie
startowej portalu.
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Number of total downloads by language
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Orphanet Report Series sg bardzo czesto pobierane: w 2011r. ponad 710,000 razy. Oznacza to 25%
wzrost w poréownaniu do 2010r. ( okoto 570,000 pobran).

Number of downloads of the ORS translated in all Orphanet languages
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Number of downloads of the Orphanet Report Series translated in all Orphanet languages

Zestawienie liczby pobran Orphanet Report Series przettumaczonych na 6 jezykdw pokazuje, ze ta
kolekcja jest najczesciej pobierana w jezyku francuskim i angielskim. Mniej wyswietlen w innych
jezykach moze by¢ ttumaczony brakiem widocznosci ORS na stronie internetowej. Ten problem
powinien zosta¢ rozwigzany dzieki nowej stronie gtéwnej portalu Orphanet, ktéra bedzie dostepna
on-line w 2012 roku.
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4.2.4, SUKCES ORPHANET JOURNAL OF RARE DISEASES, ELEKTRONICZNEGO, BEZPLATNEGO CZASOPISMA W
INTERNECIE Z LICENCJA BIOMED CENTRAL (WWW.0JRD.COM)

OJRD zostat zindeksowany w Medline pod koniec pierwszego roku swojego istnienia
(2006) i zostat wybrany przez Thompson Scientific juz po dwdéch latach publikacji, co

doprowadzito do otrzymania impact factor 1,3 w czerwcu 2008, 3,14 w czerwcu 2009r.,
5,83 w czerwcu 2010r. i 5,93 w 2011r.

W 2011r. do czasopisma zgtoszono 237 publikacji, podwajajagc tym samym liczbe publikacji
otrzymanych w roku ubiegtym. Sposréd nich 89 wybrano do publikacji.

4.2.5. KRAJOWE STRONY INTERNETOWE ORPHANETU

Aby Orphanet mégt sta¢ sie instrumentem w narodowych planach lub strategiach dotyczacych
rzadkich choréb, obecny miedzynarodowy portal w pieciu jezykach rozwingt sie w kierunku
wykonania stron internetowych w ojczystych jezykach.

Krajowe strony internetowe kazdego z partneréw umozliwiajg posiadanie punktu kontaktowego we
wiasnym jezyku. Krajowe strony zawierajg informacje o wydarzeniach w kraju, nowosciach oraz bedg
dawaty dostep do dokumentéw na temat polityki dotyczacej rzadkich chordéb i lekéw sierocych oraz
Orphanet Report Series w jezyku ojczystym. UtworzyliSmy narzedzie do tworzenia i aktualizacji
odpowiednich stron dla kazdego panistwa, w kazdym jezyku i zgodnie z kazdym alfabetem. Poza
informacjami z kraju strony te umozliwiajg dostep do miedzynarodowej bazy danych w szesciu
jezykach. Jest to potowiczne rozwigzanie do czasu pozyskania zrddet na ttumaczenie catej strony
miedzynarodowe].

Do 31 grudnia 2011r. 23 kraje posiadaty swoje krajowe strony internetowe w jezyku ojczystym:
Austria, Bufgaria, Czechy, Estonia, Finlandia, Francja, Niemcy, Grecja, Wegry, Irlandia, Izrael, Wtochy,
Litwa, Holandia, Polska, Portugalia, Serbia, Szwecja, Sfowacja, Szwajcaria, Stowenia, Hiszpania, Turcja
i Wielka Brytania. W poréwnaniu z 2010r. powstato 18 nowych stron.

www.orpha.netimanhor 1 Jan 2011 - 31 Dec 2011
DaShboard Comparing to: Site
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2.13 Pages/visit ~ 65.48% % New Visits

Overview of visits to the 23 Orphanet national websites in 2011
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Zwiekszajgca sie liczba odston wszystkich stron, odzwierciedla wzrost liczby opublikowanych
krajowych stron internetowych Orphanetu, a takze wzrost Swiadomosci istnienia krajowych punktéw
kontaktowych u uzytkownikow.

5. Uzytkownicy
W tym rozdziale omdwiono szczegétowo dane dotyczace uzytkownikéw korzystajgcych ze
strony Orphanetu, liczbe wejs¢, indeksowanie itp. Informacje te zostaty podzielone na
nastepujgce podrozdziaty:

Uzytkownicy wchodzg na strone internetowa Orphanet gtownie poprzezwyszukiwarki (81,1% wizyt
wedtug Google Analytics) i jedynie poprzez Google ‘a jest 77,5% zapytan. Inne strony generujgce
przekieroweanie do Orphanet stanowig 10,1% wizyt. Pozostate wejscia sa poprzez bezposredni
dostep (zaktadki, 8,8%).

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

e
8.83% Direct Traffic M Search Engines
2,837,417.00 (81.09%)

a o Referring Sites
e 10.08% Referring Sites 352,796.00 (10.08%)

M Direct Traffic
309,065.00 (8.83%)

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

Distribution of the traffic sources
(Source: Google Analytics, 1st January 2011 to 31st December 2011)

wwwomhanet | 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%)

Consultations of the Orphanet website via a mobile device in 2011
(Source: Google Analytics, 1st January 2011 to 31st December 2011)
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www.orpha.net 1Jan 2011 - 31 Dec 2011
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— 3.21 Average Pageviews

Orphanet website consultations in 2011
(Source: Google Analytics, 1st January 2011 to 31st December 2011)

W 2011 roku byto przeglagdanych ponad 11.245.243 stron, wiec $rednio dziennie okoto
30,800 stron wyswietlono. Liczba ta wzrosta od ubiegtego roku o 40% (8.000.000 odston w
2010 roku).

Ankieta online przeprowadzono w grudniu 2011 roku. Zadowolenie uzytkownikéw portalu oceniano
poprzez prosbe o wypetnienie kwestionariusza (do uzyskania tysigc a odpowiedzi w danym jezyku).
Jest to metodologia, ktdra byta stosowana w ciggu ostatnich 10 lat w Orphanet. Co ciekawe, tym
razem mieliSmy trudnosci, z osiggnieciem 1000 odpowiedzi, wiec postanowiliémy zatrzymac badanie
po 700 zebranych odpowiedziach.

6. Sie¢: narodowi i miedzynarodowi wspdétpracownicy Orphanetu

Dyrektor Orphanetu przewodniczy Europejskiemu Komitetowi Ekspertow ds. Chordb
Rzadkich (European Union Committee of Experts on Rare Diseases, EUCERD,
www.eucerd.eu), jak rdwniez kieruje Sekretariatem Naukowym.

Swiatowa Organizacja Zdrowia (World Health Organisation, WHO) i Orphanet wspdtpracuja,
przy opracowywaniu nowej wersji Miedzynarodowej Klasyfikacji Choréb (ICD-11).
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W chwili obecnej Swiatowa Organizacja Zdrowia jest w trakcie rewizji aktualnej
Miedzynarodowej Klasyfikacji Choréb (ICD-10). Klasyfikacja ta ma na celu skategoryzowanie
chordéb, zaburzen zwigzanych ze zdrowiem oraz zewnetrznych przyczyn wptywajacych na
stan zdrowia, czy powodujacych urazy, celem ujednolicenia nazewnictwa dotyczacego
przyczyn zgondw, choréb i urazéw (umieralnosci i Smiertelnosci). Obecnie w ICD-10 zaledwie
240 rzadkich chordb jest wymienionych z wtasnych kodem.

W kwietniu 2007 r. WHO utworzyto grupe ekspertéw w dziedzinie rzadkich choréb, pod
przewodnictwem Ségolene Aymé, ktdrej celem jest analiza statusu tych choréb w systemie
klasyfikacji. Orphanetowi powierzono zebranie informacji zwigzanych z rzadkimi chorobami,
niezbednych do opracowania alpha projektu ICD-11, ktéry bedzie dostepny w kwietniu 2012.
Nowa wersja ICD powinna zostaé przyjeta w 2014 roku.

Zespoty Orphanetu aktywnie uczestniczg w przygotowaniu krajowych planéw dotyczgcych
Rzadkich Chordb, na szczeblu krajowym ich cztonkowie s3 bowiem uznanymi ekspertami w
tej dziedzinie.

Krajowe plany lub strategie
dotyczace rzadkich choroby zostaty
przyjete w: Buigarii, Czechach,
Francji, Grecji, Norwegii, Portugalii i
Hiszpanii.

Prace trwajg aktualnie w: Austrii,

Belgii, Chorwacji, Cyprze,
Niemczech, Wrtoszech, Wegrzech,
Rumunii, Szwecji i Zjednoczonym
Krélestwie.

Oficjalne pierwsze kroki zostaty juz

S ol Jat ki podjete w: Danii, Finlandii, Irlandii,
totwie, Litwie, Luksemburgu, Malcie, Holandii, Polsce, Sfowacji, Stowenii, Szwajcarii i Turcji.

Prace nie zostaty jeszcze rozpoczete w: Estonii.

Orphanet jest takze partnerem innych europejskich projektéw w ramach 7. Programu
Ramowego (7PR): RDPlatform (zakorczony w kwietniu 2011), CliniGene (do grudnia 2011),
Treat-NMD (do grudnia 2011), ENCE (zakonczony w kwietniu 2011) i EuroGentest 2 do roku
2013.
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Gtéwne partnerstwo zostato zawigzane z GlaxoSmithKline (GSK) w 2010 roku. W 2011 roku
wspotpraca ta zostata odnowiona. Firma ta, ktéra niedawno otworzyta dziat poswiecony
chorobom rzadkim, pragnie wspieraé¢ rozwdj bazy danych na temat chordéb oraz strony
internetowej Orphadata, ktére sg uwazane za strategiczne zrédta informacji dla przemystu.

Z korncem 2011 r. powstato partnerstwo z Miedzynarodowa Unig Ogdlnej i Klinicznej
Farmakologii (International Union of Basic and Clinical Pharmacology, IUPHAR) celem
stworzenia linku Orphanetu z bazg Receptoréw i powigzanych z nimi Lekéw IUPHAR (IUPHAR
database of Receptors and associated Drugs).

W roku 2011 nawigzano réwniez wspotprace z Europejskim Instytutem Bioinformatyki
(European Bioinformatics Institute, EBI), aby zlinkowa¢ baza danych Orphanetu z ich
zasobami danych dotyczgcymi genomu i jego biologicznych szlakéw (Ensembl i Reactome).

W 2011 roku Partnerstwo powstato z Komisjg Europejskg DG JRC Instytutu Zdrowia i
Ochrony Konsumentéw, Wydziatu Biologii Molekularnej i Genomiki w Isprze we Wtoszech do
analizy danych na temat testéw genetycznych zgromadzonych przez Orphanet (we
wspotpracy z EuroGentest), zmapowania oferty ustug MS i aby przeanalizowaé oferte
dostepnych testéw w poréwnaniu ze standardami uzytecznos$ci okresSlonymi przez
Niemieckie Towarzystwo Genetyki Cztowieka i Francuskie Stowarzyszenie Genetykow
Molekularnych.

Partnerzy, w roku 2011, zostali poproszeni o wykorzystanie do celdw badawczych niektérych
danych Orphanetu poprzez orphadata.org, przez nastepujgce organizacje:

Profit: Bioxcel (DE), Booz Company GmbH (DE), CurrentMed (US), GSK (FR), Sanofi (FR)

Non profit: Division of Biomedical Informatics, Cincinnati Children’s Hospital Medical Center
Departments of Pediatrics and Biomedical Engineering (US), Centro de Investigacion Principe
Felipe (ES), University of Copenhagen (DK), NIH Human Genome Research Institute (NHGRI)
(US), Centro Superior de Investigaciéon 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- Malaga University (ES).

7. Finansowanie

Budzet Orphanetu w 2011 roku wynosit okoto 3 M£. Sktadaty sie na to fundusze uzyskane na
podstawie 13 réznych umoéw we Francji, jak tez réznych innych kontraktéw w niektérych
krajach uczestniczgcych.

Ogodlnie, mozemy wyrdézni¢ finansowanie dziatalnosci podstawowej oraz dziatan krajowych,
w obrebie panstw wspotpracujacych.
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(W dalszej czesci tego rozdziatu Activity Report 2011, na stronach 24-36 omowiono
szczegdtowo finansowanie zwigzane z dziatalnosciq podstawowq Orphanetu, jak réowniez
przedstawiono Zrddta finansowania, uwzglednieniem krajow i organizacji wspotpracujgcych.)

8. Strategia komunikacji

Od trzeciego roku od utworzenia Orphanetu, cztery rodzaje 4-stronicowych ulotek w
formacie A4, w czterech kolorach, z ktérych kazda jest skierowana do innej grupy docelowej,
zostajg rozprowadzane, rowniez w 2011 roku:
e Ulotka przeznaczona dla wszystkich odbiorcéow o roli Orphanetu jako portala
informacyjnego
e Ulotka dla biologdw medycznych dotyczgca Orphanetu jako zrédta informacji na
temat testow biologicznych w diagnostyce chordéb rzadkich
e Ulotka dla naukowcéw i przemystu farmaceutycznego na temat wszystkich ustug
oferowanych przez Orphanet celem wspierania prac badawczo-rozwojowych w
dziedzinie rzadkich choréb
e Ulotka dla pracownikéw systemow informatycznych na temat Orphanetu jako
narzedzia dokumentacji.

Kazda ulotka zostata opracowana w 5 jezykach (francuskim, angielskim, niemieckim,
hiszpanskim i wioskim). Ponadto, w jezyku szwedzkim, stworzono ulotke formatu A5.

W 2011 roku rozdano ulotki wielkosci A5, przedstawiajgce ogdlne informacje o Orphanecie,
ponadto zostaty takze zaprojektowane, wydrukowane i rozestane ulotki A5 prezentujgce
Orphadata.

Ulotki byty rozprowadzane na okoto 20 imprezach w 2011 roku, w sumie rozdano 1700
ulotek w jezyku francuskim, a 34 000 w jezyku angielskim.

Orphanet zostat zaproszony do udziatu w ponad 70 konferencjach w Europie i za granica.
Prezentacje zostaty wygtoszone w wiekszosci na konferencjach naukowych, gdzie Orphanet
wystepowat jako specjalista w dziedzinie rzadkich chordb. Wyktady te koncentrowaty sie na
prezentacji bazy danych Orphanetu (49), polityki zdrowia publicznego (29), klasyfikacji
chordb (8) lub lekdw sierocych (2), medycznych i genetycznych zastosowan (45 prezentacji).

Stoiska Orphanetu byty wystawiane podczas 6 réznych kongreséw w 2011 roku i 4 réznych
imprez. Wsrdéd nich, jak w roku poprzednim, Orphanet miat stoisko na corocznej kongresie
Europejskiego Towarzystwa Genetyki Cztowieka, ktéry odbyt sie w Amsterdamie (Holandia) w dniach
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od 28 do 31 maja 2011 i, po raz pierwszy, na Miedzynarodowym Kongresie Genetyki Cztowieka, ktéry

miat miejsce w Montrealu od 13 do 15 pazdziernika 2011.

9. Zespo6t Orphanetu w grudniu 2011
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