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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 es un 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 ICD10, OMIM, MeSH, SNOMED CT, UMLS, MedRA, y su

“ficha de identificacidon” incluye prevalencia, edad de inicio, modo de herencia y genes asociados.

(Hasta la fecha, algunas “fichas de identificacion” ain no se han completado).

Una enciclopedia que abarca mas de 4.000 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, espafiol, polaco y finlandés. Para algunas

enfermedades escogidas, se producen y traducen guias de emergencia y articulos para el publico

en general.

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 los 37 paises socios, que ofrece informacién sobre:

centros expertos especializados y centros de referencia, laboratorios médicos, proyectos de

investigacion, ensayos clinicos, registros, redes, plataformas tecnoldgicas y asociaciones de

pacientes.

Una variedad de servicios:

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

- Un boletin en inglés con noticias cientificas y politicas. Este boletin también se publica en
francés e italiano.

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

Articulos de calidad publicados por otras revistas o sociedades cientificas. Mas de 830 articulos

han sido publicados con la autorizacion de autores y editores, que comprenden guias clinicas

nacionales e internacionales producidas por sociedades cientificas, que no han sido publicadas

en revistas revisadas por pares, pero que estan disponibles como informes.

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.
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e lLa nueva pagina de inicio de Orphanet fue lanzada en el verano de 2012. Esta nueva versién estd
disefiada para satisfacer las necesidades de los usuarios del sitio web que solicitaron una pagina
de inicio menos desordenada y mds amigable.

e Todos los paises que constituyen el consorcio Orphanet tienen un sitio web nacional publicado
enteramente en el idioma nacional correspondiente o con la plantilla del sitio en inglés y los
textos obligatorios en el idioma nacional. Esto representa 14 nuevos sitios web nacionales en
2012.

e El consorcio se ha expandido hacia Australasia: Australia Occidental se unié a Orphanet en 2012.
Se iniciaron negociaciones con Argentina, Brasil, China, Chile, Japdn y Rusia.

e El nimero Orpha ha sido incorporado desde el 1 de diciembre de 2012 al sistema de informacién
francés para todos pacientes hospitalizados, para identificar mejor a los pacientes en el sistema
sanitario y mejorar el conocimiento de las rutas sanitarias.

e Los servidores que alojan Orphanet se han trasladado desde Paris al centro de datos publico mas
grande de Francia que estd en Montpellier, el CINES, con el objetivo de mejorar la arquitectura
de los servidores y su seguridad.

e Un botdén de “Aportaciones” esta disponible al final de las paginas de enfermedades para
permitir a expertos y/o usuarios sugerir modificaciones y comentarios sobre la informacion de la
enfermedad disponible en linea.

e Las enfermedades ahora hacen referencia a UMLS, MeSH, MedDRA y SNOMED CT.

e Los genes ahora hacen referencia a Ensembl, Reactome y IUPHAR.

e Laontologia de Orphanet sobre enfermedades raras esta ahora disponible en BioPortal.

e Se ha ampliado y actualizado la enciclopedia sobre enfermedades raras. Desde el 31 de
diciembre de 2012, algunos resimenes estan disponibles en finlandés y en polaco ademds de en
inglés, francés, aleman, italiano, espafol y portugués.

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

e Se ha organizado una evaluacion de los centros expertos listados en Orphanet para comprobar si
se ajustan a los criterios de calidad definidos por el Comité de Expertos en Enfermedades Raras
de la Unién Europea (EUCERD).

e Se ha publicado el listado de enfermedades raras (en inglés y francés) como un Informe de
Orphanet para hacer mas efectiva la comunicacion.

e Se han actualizado la mayoria de los Informes de Orphanet (Listado de enfermedades raras,
Prevalencia de las enfermedades raras, Listado de medicamentos huérfanos, Informes de
actividad de Orphanet, y Estudios de satisfaccién de usuarios).

e ElInforme de Actividad de Orphanet 2011 ha sido traducido al francés, italiano, espafiol y polaco.
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2. El consorcio Orphanet

En los documentos de la Comisidon 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), Orphanet es mencionada como la fuente de informaciéon actualizada sobre
enfermedades raras en la Unién 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, se puso en marcha la Orphanet Europe Joint Action, un instrumento que combina la
financiacién de la Comisidon Europea con cada uno de los participantes de los Estados Miembros, asi
como de Suiza, un socio colaborador. La accidn conjunta de tres afios comenzoé el 1 de abril de 2011.
El objetivo primordial de la Joint Action es el de mejorar y adaptar la presencia de Orphanet en cada
pais participante.

Para asegurar una gobernanza dptima de la Joint Action y una gestion eficaz del flujo de trabajo, y
reflejar ademds la nueva implicacién de las autoridades sanitarias de los Estados Miembros, la
gobernanza de Orphanet fue organizada en tres comités diferentes:

e El Consejo de Administracion compuesto por los coordinadores nacionales;

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

e El Consejo Asesor Internacional formado por expertos internacionales.

Estos comités aseguran la coherencia del proyecto, su evolucidon en relacién a los desarrollos
tecnoldgicos y las necesidades de sus usuarios finales, asi como su sostenibilidad.

El 23 de mayo de 2012, tuvo lugar en Bruselas la Reunion anual de socios de la Joint Action de
Orphanet. Se discutieron futuros instrumentos de financiacion para Orphanet con los representantes
del comité europeo. Se analizaron diversas opciones pero el tema aun estd pendiente a nivel
europeo.

Desde su creacion, la calidad de sus datos
ha construido su reputacién y Orphanet
ha crecido como consorcio europeo,

expandiéndose gradualmente a 35 paises
de su entorno hacia el este y el sur. En
2011, Orphanet ha ido mas alld hacia el
oeste para incluir a Canada. En 2012, el
consorcio se expandié hacia Australasia
con la unidn de Australia Occidental.
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El nimero de paises que desea unirse al consorcio crece cada afio. Unirse a Orphanet en lugar de
crear un sistema de novo permite a los nuevos miembros beneficiarse de la inversidn ya realizada en
la infraestructura. Durante 2012, se iniciaron negociaciones con seis nuevos paises: Argentina, Brasil,
China, Chile, Japén y Rusia.

2.3.1. ELEQUIPO COORDINADOR

La coordinacién del consorcio esta gestionada por el equipo coordinador, Orphanet Francia,
localizado en el Servicio 14 del INSERM (el Instituto Nacional Francés de la Salud y la Investigacién
Médica). EI INSERM ha sido el coordinador del consorcio Orphanet desde 2001.

El equipo coordinador es responsable de la coordinaciéon 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 ademds 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
autorizaciéon de comercializacidn y su disponibilidad en cada pais.

2.3.2. Socios

El establecimiento de un directorio de servicios tan sélo puede alcanzarse mediante la consolidacion
de la recogida de datos a nivel nacional. La identificacidn de recursos expertos requiere un muy buen
conocimiento de la investigacidon nacional, las instituciones sanitarias y su organizacion. 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
documentacion, servicios administrativos y acceso a la red.

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

Las traducciones del contenido de Orphanet al idioma nacional se gestionan también a través de los
equipos nacionales cuando tienen suficiente presupuesto. Actualmente, Bélgica, Alemania, Italia,
Espafia y Portugal estan llevando a cabo la traduccién de todos los contenidos del sitio web en sus
lenguas nacionales, mientras que el equipo polaco esta traduciendo la enciclopedia.

La gestion de los sitios web/puntos de acceso nacionales al portal Orphanet también se estan
llevando a cabo por cada equipo nacional en sus lenguas propias.
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2.3.3. LISTA DE INSTITUCIONES SOCIAS DE ORPHANET

Alemania:
Armenia:
Australia:

Austria:

Bélgica:

Bulgaria:
Canada:
Chipre:
Croacia:
Dinamarca:
Eslovaquia:
Eslovenia:
Espaiia:

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:

Hannover Medical School

Center of Medical genetics and Primary Health of Armenia

Office of Population Health Genomics Departement of Health, Governement of
Western Australia

Health Austria GmbH

Medical University of Vienna

Federal Public Service Health, Food Chain Safety and Environment
Institute of Public Health, WIV-ISP

Bulgarian association for Promotion of Education and Science

CIHR Institute of Genetics

Archibishop Makarios Il Hospital

Zagreb University

University Hospital of Aarhus

Children’s University Hospital in Bratislava

University Medical Centre Ljubljana

Centro de Investigacion Biomédica en Red de Enfermedades Raras
Ministerio de Sanidad y Politica Social

University of Tartu

The Family Federation of Finland (Vaestdliitto)

National Institute of Health and Medical Research

Institute of Child Health Athens

National Institute for Health Development

National Centre for Medical Genetics

Schneider Children’s Memorial Medical Hospital

Bambino Gesu Hospital, Rome

Centre for Disease Prevention and Control

Saint Joseph Beirut University

Vilnius University Hospital, Centre for Medical Genetics

Ministry of Health of Luxembourg

Department of Medical Genetics, National Institute of Hygiene in Morocco
Department for Rehabilitation and RD, Norwegian Directorate of Health
University Hospital Leiden, Leiden University Medical Center

The Children’s Memorial Health Institute

Institute of Molecular and Cell Biology

The University of Manchester

2nd Faculty of Medicine, Charles University in Prague

Medical University of Pharmacy “Gregory T. Popa”

Institute of Molecular Genetics and Genetic Engineering - Belgrade University
Karolinska Institutet

CMU, Institute of Medical Genetics

Department of Human and Medical Genetics, University of Istanbul
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3. Orphanet: productos y servicios

Las entradas de enfermedades en la base de datos Orphanet corresponden a enfermedades raras,
formas raras de enfermedades comunes y, en algunos casos particulares, enfermedades no raras
consideradas huérfanas porque su diagndstico o tratamiento sigue siendo particularmente dificil o
han sido solicitadas con mucha frecuencia en Orphanet.

La actualizaciéon de la base de datos se basa en un seguimiento de la literatura en revistas
internacionales que ayudan a identificar nuevos sindromes, genes o tratamientos, actualizar
clasificaciones de enfermedades, y es la base para la produccién de varios textos (enciclopedias,
recomendaciones...). Todos los textos se producen en colaboracion con expertos reconocidos
internacionalmente, sociedades cientificas y asociaciones de pacientes.

Todos los equipos que componen el consorcio Orphanet son responsables de la recopilacién,
validacidn e inclusién de los datos sobre ensayos clinicos, laboratorios diagndsticos, centros expertos,
proyectos de investigacion en curso, registros y asociaciones de pacientes nacionales.

Para publicar datos que sean relevantes y precisos (completos, validos, consistentes con otra
informacién de la base de datos), el equipo coordinador realiza una validaciéon y un control de
calidad, y tienen lugar actualizaciones regulares con otros equipos nacionales via intranet.

El sitio web de Orphanet ofrece una pdgina de inicio orphaget R

amigable y ergonémica que ha sido disefiada para
proporcionar un acceso mas facil a los numerosos 5 o
servicios ofrecidos y mejorar su usabilidad, con un ——

Rast
Raa pr

énfasis especifico en mejorar la accesibilidad para los

Other documents

usuarios con discapacidad visual. De hecho, el tipo de
letra se ha agrandado y la informacion estd

Other rare diseases websites

n

hane

organizada en bloques facilmente identificables que
permiten a los usuarios una mayor facilidad para ‘
navegar por el sitio. La funcién de buscar una
enfermedad esta en el centro de la pagina de inicio,
mientras que los demas recursos principales de

Orphanet estan organizados en una tabla de > J—

contenidos.  El popular apartado “Informes de [

|| Oiseases5uss | Expertcentres 3942 | Laboratories 5424 | Professionals 15019 | Dany visiors 12 810

Orphanet”, que aborda temas relevantes sobre

finserm "' Wl srresven BV The WL @) v |

enfermedades raras y medicamentos huérfanos, esta

ahora destacado en una zona especifica. Finalmente,
OrphaNews, el boletin oficial del Comité de Expertos
en Enfermedades Raras de la Unidn Europea (EUCERD), se identifica facilmente en la parte superior
derecha.

Para ayudar a los usuarios a navegar en el sitio web, se propone una lista de nuestros principales
servicios en la pagina de “Ayuda”. Los servicios estan clasificados para dar cabida a los diferentes
perfiles de usuario.
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3.1.1. LOS 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 seis idiomas ha evolucionado hacia unas
paginas web personalizadas para cada pais en sus idiomas nacionales.

Estas paginas web nacionales de cada pais socio permiten tener un punto de acceso en sus idiomas
oriundos. Las paginas nacionales incluyen informacion sobre eventos del pais, noticias y acceso a
documentos concernientes a las enfermedades raras y a los medicamentos huérfanos. Mas alla del
alcance de la informacién nacional, estas paginas ofrecen acceso a la base de datos internacional en
seis idiomas.

Desde el 31 de diciembre de 2012, hay 37 sitios web nacionales en linea, entre los que se incluyen los
14 nuevos sitios en comparacion con 2011: Armenia, Australia, Bélgica, Canada, Chipre, Croacia,
Dinamarca, Hungria, Letonia, Libano Luxemburgo, Marruecos, Noruega y Rumania. Algunos de estos
sitios web se han publicado completamente en sus lenguas nacionales mientras que para otros
paises, la plantilla de la pagina web nacional estd en inglés y los textos obligatorios (Informacién
general) en sus respectivas lenguas nacionales.

Audi 0 . 1.Jan 2012 - 31 Dec 2012
& = orviess: 10000%

Ovarviaw

& Visits

12,000

Mgl 2H2 July 2012 Dclober 2HZ

59,380 people visited this site

" visits: 82,650
""" Unique Visitors: 59,380
———"" Pageviews: 161,921

m 69.94% New Visitor
" Pages |/ Visit: 1.96 57802 sts
B 30.06% Returning Visitor
~ 7 Awvg. Visit Duration: 00:01:44 " 24,848 Visits el

Bounce Rate: 64.92%

% New Visits: 69.89%

Vision general de las visitas a los 37 sitios web nacionales de Orphanet en 2012
El incremento global del numero de visitas, de todos los sitios web en su conjunto, refleja el nimero

creciente de sitios web nacionales de Orphanet publicados, y también el mayor conocimiento de la
existencia de estos puntos de entrada nacionales por los usuarios.
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Desde 2007 hasta 2012, los servidores necesarios para ejecutar todos los sitios y servicios que ofrece
Orphanet estaban alojados por el DSI (Departamento de sistemas de informacion) del INSERM. El
crecimiento de la demanda y un incremento de la carga de trabajo (se han visto mas de un millén de
paginas al mes en el sitio www.orpha.net), junto con la necesidad de desarrollar nuevos servicios en
una arquitectura técnica adecuada, ha llevado a una reorganizacién completa que ha requerido la
compra de licencias de software y servidores nuevos y mas potentes.

Decidimos incrementar nuestra capacidad mediante la instalacion de nuevas maquinas y albergar los
servidores de produccién en el mayor centro de datos publico de Francia, el CINES (Centre
Informatique National de I'Enseignement Supérieur). Para garantizar la seguridad estructural
optamos por una solucién de bajo coste alojando los servidores de desarrollo en las estructuras del
INSERM que estan geograficamente cerca del CINES y que estan conectadas por fibra éptica. Esto nos
permite tener una excelente conectividad entre los servidores de produccidn, los servidores de
desarrollo y entornos de copia de seguridad.

Esta organizacidon tiene ahora muchos entornos de produccion: entornos administrativos, de
preproduccidn, conservacion y desarrollo. Esto nos permite mejorar nuestro Plan de Recuperacidn de
la Actividad (PRA) del sitio web de Orphanet.

Las operaciones de migracion tuvieron lugar entre marzo y septiembre de 2012. La migracion de los
servicios se produjo sin ninguna interrupcidn del acceso al sitio web de Orphanet, con menos de una
semana de inconvenientes para los demas servicios. También hemos asegurado el acceso a las
herramientas de administracién usadas por el equipo de coordinacidon tanto en Francia como
internacionalmente. Para ello hemos creado una VPN (red privada virtual) de servidores y
desplegado clientes VPN entre los equipos en los 37 paises.
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La arquitectura informdtica de Orphanet
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Orphanet ofrece un completo inventario de enfermedades raras que se actualiza mensualmente
segun las nuevas publicaciones.

El inventario de enfermedades raras esta clasificado segiin un sistema de clasificacion poli-jerarquico
de enfermedades raras.

El sistema consiste en clasificaciones organizadas segun la especialidad médica y/o quirurgica que
maneje los aspectos especificos de cada enfermedad rara dentro del sistema sanitario. Cuando es
pertinente, se hace una distincidn entre trastornos de la infancia y de adultos. Las enfermedades se
han clasificado dentro de cada especialidad segun criterios clinicos o etioldgicos relevantes para su
diagndstico o tratamiento. El sistema de clasificacion Orphanet utiliza dos fuentes no excluyentes:
fuentes documentales o asesoramiento experto. Un proceso evolutivo que se actualiza regularmente
y que puede verse en el sitio web y extraerse en formato XML desde Orphadata
(www.orphadata.org/cgi-bin/inc/product3.inc.php).

Desde 2012, la ontologia de enfermedades raras (OntoOrpha) también puede consultarse desde el
sitio web de BioPortal (http://purl.bioontology.org/ontology/OntoOrpha).

3.3.1. INDEXACION DE LAS ENFERMEDADES RARAS

Las enfermedades raras estan indexadas con los cddigos ICD-10.

La indexacién por signos clinicos utiliza un tesauro propio de términos por fenotipo y se lleva a cabo
con el propdsito de alimentar la herramienta de asistencia al diagndstico de Orphanet.

Las enfermedades también estan enlazadas a uno o varios niumeros OMIM (Online Mendelian
Inheritance in Man) y a la lista de publicaciones indexadas en revistas cientificas a través de una
consulta especifica en PubMed, resultado de la correspondencia de términos Orphanet con
descriptores MeSH.

Las fichas identificativas de las enfermedades han sido mejoradas con referencias adicionales y datos
epidemioldgicos. La informacidn actualizada respecto a la correlacion entre la nomenclatura Orphay
la de Unified Medical Language System (UMLS), MeSH, MedDRA y SNOMED CT esta ahora disponible
en linea y para su descarga en Orphadata (http://www.orphadata.org/cgi-bin/inc/productl.inc.php).

3.3.2. NuEevAs FUNCIONALIDADES DE 2012

Para permitir a los expertos y/o usuarios sugerir modificaciones y hacer comentarios sobre la
informacién que se ofrece en linea sobre las enfermedades, ahora hay una opcién para
“Aportaciones” al final de las paginas de las enfermedades.
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fawerable for mederate forms of the disease. Management of patients with mere
severe forms should be carried out at a specialized reference centre.

Expert reviewer(s)

Dr Carmen ESPINOS

Pr Francesc PALAU

Last update: April 2009
Suggest an update (=] £1+ Tl 1] +]

Detailed information

Review article EN [~] (2010)
Practical genetics EN [ ~] (2007,pdf)

Guidance far nanstic bectinn ER T210200a Anr)

Los genes implicados en enfermedades raras (genes patdgenos y de susceptibilidad) han sido
introducidos en la base de datos. Los genes estdn asociados en la base de datos con una o mas
enfermedades, a uno o mas test genéticos, registros de mutaciones y/o proyectos de investigacion.
La informacidn recogida incluye: el nombre principal y el simbolo del gen (segin HGNC), sus
sinénimos y sus referencias a HGNC, UniProtKB, Genatlas y OMIM (para intercambiar referencias con
estos sitios web). Ademas, los genes estan ahora relacionados con Ensembl (una base de datos de EBI
que mantiene automdticamente anotaciones de genomas eucariotas seleccionados), Reactome (una
base de datos de rutas bioldgicas de EBI, de cddigo abierto, acceso libre, gestionada manualmente y
revisada por pares) y IUPHAR (la Unién Internacional de Farmacologia Basica y Clinica).

3.4.1. FUNCIONALIDADES ADICIONALES EN 2012

La relacién entre un gen y una enfermedad estd ahora clasificada de acuerdo al papel que el gen
desempefie en la patogénesis de una enfermedad. Los genes estdn definidos como causantes,
modificadores (de mutaciones germinales o somaticas, en ambos casos), como factores importantes
de susceptibilidad o que juegan un rol en el fenotipo (para anomalias cromosdmicas). Estas
anotaciones representan un servicio Unico de valor afiadido para los investigadores.
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La base de datos de enfermedades contiene 8.945 enfermedades o grupos de enfermedades y sus
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actuacién de emergencia
1.213 articulos en inglés de los cuales 13 son guias de actuacidon de emergencia

386 articulos en francés, de los cuales 123 son para el publico general y 45 guias de
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Se ofrecen dos enciclopedias distintas en el sitio web de Orphanet: una para profesionales de la salud
y otra para el publico en general.

3.5.1. LA ENCICLOPEDIA PARA PROFESIONALES DE LA SALUD

¢ Resumen de la informacion

Los resimenes de Orphanet son Unicos, escritos originalmente en inglés por un miembro del equipo
editorial localizado en Paris y revisado por un experto invitado. La informacion adicional sobre las
enfermedades (p.e. anotaciones sobre datos epidemioldgicos, signos clinicos, consecuencias
funcionales de la enfermedad, genes, etc.) es solicitada al experto si no estd ya documentada en la
base de datos, o se pide su validacidon de los datos ya existentes. Desde diciembre de 2012, los
resimenes estan estructurados en las secciones: Definicién de la enfermedad — Epidemiologia —
Descripcion clinica — Etiologia — Métodos diagndsticos — Diagnédstico diferencial — Diagndstico
prenatal (si es relevante) — Consejo genético (si es relevante) — Manejo y tratamiento — Prondstico.
Son traducidos sistematicamente en las otras cinco lenguas (francés, italiano, espafiol, aleman y
portugués). Ademds, desde el 31 de diciembre de 2012, 100 resumenes estan disponibles en
finlandés y polaco.

e Articulos de genética practica
Estos articulos estan coproducidos por Orphanet y la European Journal of Human Genetics (EJHG), la
revista oficial de la Sociedad Europea de Genética Humana. Los articulos, de acceso libre, se publican
en la EJHG (Nature Publishing Group) y son accesibles desde Orphanet.

e Guias de emergencia de Orphanet

Estas guias estan destinadas a los profesionales de la salud de emergencia prehospitalaria (se incluye
una seccion especifica para su uso) y a los departamentos de emergencia de los hospitales. Estas
guias practicas se producen en colaboracion con los centros de referencia y las asociaciones de
pacientes franceses, y son revisadas por médicos de servicios de emergencia provenientes de
sociedades cientificas: hay 45 guias de emergencia en linea en francés. Estan siendo traducidas en
cinco lenguas (inglés, aleman, italiano, portugués y espaiol). Actualmente, hay 13 guias de
emergencia disponibles en inglés, 23 en espafiol, 19 en italiano, 18 en portugués y una en aleman.
Hay 31 guias de emergencia nuevas desde 2011.
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Consultations of the emergency guidelines by language
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Consulta de las guias de emergencia por idioma en 2012

En 2012, se consultaron las guias en mas de 200.000 ocasiones, respecto a las 67.000 de 2011, lo que
representa un incremento del 200% en un afo. Este incremento global refleja la expansion de la
coleccion en las diferentes lenguas.

. . . Idioma Numero de guias
Number of views by guideline . L
Aleman 1
Inglés 13
3000,00 =
Espanol 23
2500,00 z
Francés 45
2000.00 Italiano 19
150000 Portugués 18
1000,00
500,00
0,00
DE EN ES FR IT PT

Numero de consultas por idioma 'y por guia

La relacién entre el nimero de consultas para cada lengua con el nUmero de guias muestra que esta
coleccion es un éxito en varias lenguas, como el francés, italiano, espafiol y portugués. A pesar de
gue hay sélo una guia en aleman, ésta es muy consultada. Por otro lado, el decepcionante nimero de
consultas en inglés puede explicarse por la existencia de un mayor nimero de documentos
equivalentes en este idioma en otros lugares que han sido producidos por sociedades cientificas.
Para evitar la pérdida de tiempo y trabajo, ambos valiosos para la comunidad de enfermedades raras,
actualmente Orphanet estd estableciendo colaboraciones con estas sociedades cientificas para
ofrecer enlaces a aquellos recursos ya existentes y valiosos.
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3.5.2. ENLACES A RECURSOS EXTERNOS

Con el propdsito de ampliar el nimero de articulos de revisidn disponibles en linea y para difundir los
articulos que se ajustan a los criterios de calidad de Orphanet, el equipo editorial esta también a
cargo de identificar los articulos adecuados para su publicacidén en el sitio web producidos por otras
revistas o sociedades cientificas. Se pide autorizacidn a los titulares de los derechos de autor a fin de
dar acceso a los textos completos.

Podemos distinguir tres recursos externos distintos accesibles desde el sitio web de Orphanet:

e Articulos de Revision
Los articulos de revision de buena calidad publicados en revistas revisadas por pares pueden
enlazarse a una enfermedad y publicarse en el sitio web de Orphanet con el permiso del titular de los
derechos de autor. Desde el 31 de diciembre de 2012, 5 articulos de revision (excluyendo aquellos
publicados en Orphanet Journal of Rare Diseases) estan disponibles en el sitio web.

e Articulos de revision de genética clinica

Estos articulos de revisidon son descripciones de enfermedades revisadas por pares que se centran en
aspectos genéticos con una aplicacién en el diagndstico, manejo y consejo genético de pacientes y
familias con enfermedades hereditarias especificas.

Estos articulos de revision pueden enlazarse a una enfermedad y mostrarse en el sitio web de
Orphanet con el permiso de los propietarios de los derechos de autor. Desde el 31 de diciembre de
2012, la coleccién de articulos de revision de genética clinica consta de 547 articulos de
GeneReviews.

e Guias de buenas practicas

Estas guias son recomendaciones para el manejo de los pacientes, publicadas por organizaciones
oficiales. Hay dos tipos de guias de buenas practicas: guias de anestesia y guias de practica clinica.
Ambas son producidas por sociedades cientificas y publicadas en revistas cientificas o en sociedades
cientificas o en los sitios web de organismos sanitarios. Se ha desarrollado una metodologia de
evaluacidn para revisar las guias y enlazar sélo las mas precisas. Estas guias pueden enlazarse a una
enfermedad y mostrarse en el sitio web de Orphanet con el permiso de los propietarios de los
derechos de autor. Desde el 31 de diciembre de 2012, 112 guias de buenas practicas estan
disponibles en el sitio web.

e Guias para el diagnéstico genético
Esta coleccidn incluye recomendaciones resumidas con el propédsito de difundir buenas practicas en
el diagndstico genético.
Incluyen las Gene Cards (publicadas en European Journal of Human Genetics) y graficas de la APGNM
(Association nationale des praticiens en génétique médicale). Desde el 31 de diciembre de 2012, 138
recomendaciones estan disponibles en el sitio web.
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3.5.3. LA ENCICLOPEDIA PARA EL PUBLICO EN GENERAL

La enciclopedia para el publico en general fue inicialmente un proyecto francés destinado a dar
informacién completa, honesta y actualizada a los pacientes y sus familiares respecto a las
enfermedades que les concernian. En 2012 ha empezado a traducirse al espafiol.

Los textos destinados al publico en general producidos externamente por centros expertos o
asociaciones de pacientes (producidos de acuerdo a una metodologia fiable) en cualquier otra lengua
son ahora seleccionados vy, si se concede el permiso, los textos se depositan en el sitio web de
Orphanet.

Desde el 31 de diciembre de 2012, 123 textos en francés estan en linea. Los documentos de esta
enciclopedia han sido descargados mas de 382.000 veces al mes, lo que corresponde a mas de 4
millones de descargas en 2012.

Orphanet ofrece un directorio de:

- Centros expertos - Registros de pacientes

- Laboratorios médicos - Registros de mutaciones

- Asociaciones de pacientes - Biobancos

- Ensayos clinicos - Proyectos de investigacion activos

Los datos recogidos de fuentes no oficiales pasan por un proceso de validacién preliminar que estd
definido por cada pais, para asegurar la relevancia de los datos para la comunidad de enfermedades
raras.

Para las fuentes oficiales, no se requiere un proceso de validacion preliminar.

El objetivo de este proceso de multiples pasos es generar datos de alta calidad y precision:
completos, validos, consistentes, uniformes con otros datos de la base de datos, y Unicos. Se han
afiadido nuevos procedimientos para permitir un seguimiento del proceso de validacién. A nivel
nacional, hay una validacidn previa a la publicacion de los datos siguiendo reglas establecidas a nivel
nacional con las autoridades sanitarias. Se realiza una segunda ronda de validacién centralizada una
vez al mes respecto a los criterios de relevancia del proyecto, coherencia con los datos de otros
paises e indexacién adecuada con los sistemas de clasificacién de enfermedades. Y se lleva a cabo
una tercera ronda de control de calidad de los datos publicados en linea siguiendo un proceso
definido a nivel nacional.

Una vez que la informacién cumple los estandares de calidad de Orphanet, se publica en linea. Los
cambios menores se realizan en un proceso continuo.

Regularmente, los datos publicados son verificados y puestos al dia (al menos una vez al afio).

Los 37 paises en los que Orphanet recopila datos son los siguientes:

Alemania, Armenia, Australia Occidental, Austria, Bélgica, Bulgaria, Canadd, Croacia, Chipre,
Eslovaquia, Eslovenia, Espafa, Estonia, Finlandia, Francia, Grecia, Hungria, Irlanda, Italia, Letonia,
Libano, Lituania, Luxemburgo, Marruecos, Noruega, Paises Bajos, Polonia, Portugal, Reino Unido,
Republica Checa, Rumania, Serbia, Suecia, Suiza, Tunez y Turquia.
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Los equipos a nivel nacional gestionan la recopilacién de datos y/o la actualizacién anual cuando
tienen financiacién suficiente para disponer de un profesional dedicado, o lo hace el equipo
coordinador en nombre del equipo nacional de Orphanet.

En 2012, los paises que gestionaron la recopilacion de datos y la actualizacién a nivel nacional fueron:
Alemania, Austria, Bélgica, Canadd-Quebec, Espafia, Finlandia, Francia, Irlanda, Italia, Paises Bajos,
Portugal, Reino Unido, Republica Checa y Suiza.

El directorio de recursos expertos en 37 paises de todo el mundo contiene los siguientes datos:

orphanet
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3.6.2. VALIDACION DE LA CALIDAD DE LOS DATOS DE LOS LABORATORIOS MEDICOS

Los laboratorios médicos listados en Orphanet son aquellos que ofrecen test para el diagndstico de
una enfermedad rara, y aquellos que realizan test genéticos independientemente de la prevalencia
de la enfermedad. Estos laboratorios médicos deben estar acreditados y esto implica un
procedimiento a través del cual un organismo oficial reconoce formalmente que una persona o grupo
es competente para realizar una actividad especifica (ISO 9000, 2000 sistemas de gestion de calidad -
fundamentos y vocabulario). La informacién sobre la acreditacion de los laboratorios médicos es
revisada por Eurogentest y por expertos en el campo.

Ademas, los laboratorios médicos pueden someterse a una evaluacidn externa de calidad (EQA) en la
gue un conjunto de reactivos y técnicas son evaluadas por una fuente externa y los resultados de los
laboratorios testados se comparan con los de un laboratorio de referencia aprobado (OMS). Esto
permite al laboratorio comparar su funcionamiento para una prueba individual o una técnica frente a
la de otros laboratorios.

La informacién sobre la participacién en EQA la proporcionan anualmente CF Network, CEQA vy
EMQN con el consentimiento de los laboratorios pertinentes. Para los otros proveedores de EQA, la
informacién es validada, desde diciembre de 2012, por Orphanet mediante la recepcién de los
certificados de participacion en EQA; de lo contrario, la informacién proporcionada en el sitio web de
Orphanet se considera "no validada" y se asocia con el signo [!].

El listado de medicamentos huérfanos de Orphanet incluye todas las sustancias que han obtenido la
designacién de huérfanas para enfermedades consideradas raras en Europa, independientemente de
qgue después hayan obtenido o no la autorizacidon de comercializacidn. La base de datos de Orphanet
también incluye aquellos medicamentos sin designacion huérfana siempre y cuando hayan obtenido
una autorizacién de comercializacidn de la Agencia Europea de Medicamentos (EMA — procedimiento
centralizado) para una indicacién especifica para una enfermedad rara. Algunos medicamentos
(sustancia y/o nombre comercial) estan incluidos en la base de datos porque se han puesto a prueba
en un ensayo clinico realizado para una enfermedad rara, pero no tienen una situacion
reglamentaria.

Los medicamentos con una situacidon reglamentaria en Europa son recopilados de los informes
publicados por los dos Comités de la EMA: el COMP (Comité de Medicamentos Huérfanos) y el CHMP
(Comité de Medicamentos de Uso Humano).

Los medicamentos huérfanos se publican en el sitio web de Orphanet, en la pestafia de
medicamentos huérfanos y la informacidn también se ofrece en los Informes de Orphanet que se
publican cada tres meses.

La base de datos de medicamentos y sustancias contiene los siguientes datos:
e 1.090 sustancias ligadas a mas de 1.280 designaciones huérfanas (UE y EEUU)
e 144 autorizaciones de comercializacién europeas (de las cuales, 68 tras su designacion
huérfana y 76 sin una designacion huérfana previa)
e Mas de 150 autorizaciones de comercializacion en Estados Unidos
e Estas sustancias tienen una designacion/indicaciéon para mas de 550 enfermedades raras
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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
satisfacer las necesidades de extraccion masiva de datos, fue creado el sitio orphadata.org
(www.orphadata.org). Orphadata tiene por objeto contribuir al avance de la I+D vy facilitar la

adopcién global de la nomenclatura Orphanet. En este sitio 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 del proyecto Rare Diseases Portal financiado por DG
Research and Innovation (RTD) y la Orphanet Europe Joint Action financiado por DG Sanco. Los datos
ofrecidos son una extraccion parcial de los almacenados en Orphanet y se actualizan mensualmente.
Su acceso es gratuito en seis idiomas (aleman, espafol, francés, inglés, italiano y portugués), vy el
conjunto de datos de Orphadata abarca:

Productos de acceso libre en Orphadata:

1. Enfermedades y referencias cruzadas
Datos epidemioldgicos
Clasificaciones de Orphanet
Enfermedades con sus signos clinicos
Tesauro de signos clinicos

o vk wnN

Enfermedades con sus genes asociados

Otros productos, como informacién textual, organizaciones de pacientes, centros expertos,
laboratorios clinicos, medicamentos huérfanos y actividades de investigacion, estan disponibles
gratuitamente (instituciones académicas) o mediante una cuota (industria) tras firmar un Acuerdo de
Transferencia de Material (MTA).

Orphadata ofrece una guia a los usuarios que define y describe los elementos del conjunto de datos.
Desde enero de 2012, los productos de Orphadata se descargaron mdas de 57.000 veces, con una
media de 4.800 descargas al mes.

Downloads from the Orphadata website
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Numero total de productos descargados desde Orphadata
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Los informes Orphanet son una serie de textos que ofrecen datos sobre temas relevantes para todas
las enfermedades raras. Regularmente, se publican en linea nuevos informes que se actualizan
periédicamente. Estos textos se publican como documentos PDF accesibles desde la pagina principal
y desde cada pagina del sitio web.

Los informes disponibles en 2012 fueron:

e Lista de enfermedades raras (en inglés y francés)

e Prevalencia o nimero de casos publicados por orden alfabético de enfermedades (en seis
idiomas: aleman, espafiol, inglés, italiano, francés y portugués)

e Enfermedades por orden de prevalencia decreciente o por nimero de casos publicados (en los
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 espafiol, inglés, italiano, francés y polaco)

e Encuesta de satisfaccion de los usuarios de Orphanet (en inglés)

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

Las nuevas versiones de estas publicaciones se anuncian en OrphaNews Europe.

Los Informes de Orphanet tienen muchas descargas: en 2012, se consultaron mds de 810.000
Informes de Orphanet. Esto representa un incremento del 15% respecto a 2011 (aproximadamente
unas 710.000 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
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La comparacién del nimero de descargas de los Informes de Orphanet en los 6 idiomas muestra que
esta coleccion es mucho mas descargada en inglés y francés.

L

|

La actualizacion de la base de datos estd basada en SronoNeWS =TT ..
una revisién de la literatura y todas las novedades S . OrPhaNews i -4/

se publican en un boletin electrénico bimensual, Orbhan
Q) E':.\.NSF-‘-.::.-,

OrphaNews, cuya suscripcion es gratuita.

OrphaNews presenta una vision general de las

|

noticias cientificas y politicas sobre enfermedades
raras y medicamentos huérfanos, asi como, el —
progreso del trabajo europeo. Es la herramienta

de comunicacidn entre Orphanet y la comunidad

cientifica en general.

OrphaNews Europe es el boletin quincenal en inglés y cuenta con 14.500 suscriptores. Es el boletin
oficial del Comité de Expertos en Enfermedades Raras de la Union Europea (EUCERD). Ademas,
Orphanews esta también disponible en francés (OrphaNews France, con 8.500 suscriptores) y, desde
diciembre de 2011, en italiano (OrphaNews Italia, con 2.500 suscriptores).

3.10.1. FUNCIONALIDADES ADICIONALES DE LOS BOLETINES EN 2012

Para solucionar el problema de dispersion de informacidn y dirigirse a las necesidades especificas de
las diferentes partes interesadas, el APl de busqueda en web de Google estd ahora disponible en el
sitio web de OrphaNews Europe (enmarcado en rojo en la imagen de pantalla). Esta aplicacién es una
caja de busqueda sencilla y dinamica que ofrece los resultados de busqueda de las paginas web de
OrphaNews y permite la facil recuperacion de articulos del archivo de boletines.

OrphaMews Europe is suited to all sectors of the rare disease and orphan drugs
cammunity - including policy makers, scientists, health professionals, patient
representatives, geneticists, members of the biopharmaceutical industry and anyone
interested in staying informed of important developments and new initiatives in the field
of rare diseases and orphan drugs.

(insert e-mail address here to subscribe orunsubscribe
Subscription

[ Subscribe ][ Unsubscribe ]

Go directly to the latest on-line newsletter: 21 December 2012

Search the Orphanews Europe archives:

powered by C

Informe de actividad de Orphanet 2012 24



Orphanet Journal of Rare Diseases es una revista en linea de acceso abierto, que abarca todos los
aspectos de las enfermedades raras y los medicamentos huérfanos. La revista publica articulos de
revisiéon de gran calidad sobre enfermedades raras especificas. Ademas, la revista puede tener en
cuenta articulos sobre informes de resultados de ensayos clinicos, tanto positivos como negativos, y
articulos sobre temas de salud publica en el campo de las enfermedades raras y medicamentos
huérfanos. OJRD fue indexada en Medline a finales de su primer afo de existencia (2006) y fue
seleccionada por Thompson Scientific tan solo dos afios después de su publicacidon. Su factor de
impacto actual es de 5.07. En 2012, se enviaron 285 publicaciones a la revista. De éstas, 103 fueron
aceptadas para su publicacion.
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4. 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 1.230.000 respuestas.

Los usuarios acceden al sitio web Orphanet principalmente a través de motores de busqueda (83,6%
de las visitas, segliin Google Analytics) y tan solo Google contabiliza el 95,1% de las consultas. Otros
sitios que generan trafico hacia Orphanet representan el 8,6% de las visitas. Las demas visitas se
realizan por acceso directo (marcadores, 7,8%).

4,397,294 people visited this site

m 83.54% Search Traffic
3673,315 Visits

m 8.62% Referral Traffic
_ ‘ 378,877 Visits

m 7.84% Direct Traffic
344,718 Visits

0.01% Campaigns
384 Visits

Distribucion de las fuentes de trdfico
(Fuente: Google Analytics, desde el 1 de enero de 2012 al 31 de diciembre de 2012)

La riqueza de la informacidon disponible en el sitio web atrae una cantidad considerable de visitas
gracias a un corpus importante de palabras clave (y no sdélo a ciertas palabras clave predominantes).
La palabra clave mas utilizada para acceder a nuestro sitio web es simplemente “Orphanet”,
representando un 5,1% de las visitas. La indexacidn de nuestro portal es del tipo “larga cola”: mas de
958.500 palabras clave diferentes generan tréfico al sitio Web.

Desde noviembre de 2009, Google Analytics permite a los usuarios rastrear las visitas realizadas
desde dispositivos moviles (teléfonos, tabletas...). Estas visitas representan el 12% de todas las visitas
en 2012, es decir, 525.769 visitas. En 2011, tan sélo representaba el 4,96% (173.692 visitas).

En 2012, mas de 12,2 millones de paginas fueron visitadas, lo que supone una media de 33.350
paginas por dia. Este nimero ha incrementado un 8% en comparacion con 2011 (11.245.243 paginas
vistas en 2011).

La herramienta Google Analytics no incluye el acceso directo a los documentos PDF. Sin embargo, los
documentos PDF suponen un importante punto de acceso y generan un volumen de visitas
considerable: cada mes, se consultan 850.000 documentos PDF en el sitio web de Orphanet. Esto
representa mas de 10.000.000 descargas en 2012, que es aproximadamente la misma cantidad que
en 2011 (10.500.000).
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La distribucion geografica 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.

Google Analytics

hitp:fhwww.orpha.net - hitp:ifwew.or...
www.orpha.net [DEFAULT]

Audience Overview 1Jan 2012 - 31 Dec 2012

€ = orvisits: 100.00%

Overview

& Visits

- m
e

250.000

April 2012 July 2012 Oclober 2012

3,116,967 people visited this site

—TT visits: 4,397,294

—_—

Unique Visitors: 3,116,967

Pageviews: 12,207,186 ‘ 1 68.20% New Visitor
) " Pages / Visit: 2.78 2,000,005 Visits

M 31.80% Returning Visitor
1.308.280 Visits

"~ Avg. Visit Duration: 00:01:45

" Bounce Rate: 71.95%

% New Visits: 68.16%

Consultas del sitio web de Orphanet en 2012
(Fuente: Google Analytics, desde el 1 de enero de 2012 al 31 de diciembre de 2012)

Encuesta de satisfaccidn de los usuarios de Orphanet en inglés en 2012

En diciembre de 2012, se llevd a cabo una encuesta en linea. La satisfaccidn de los usuarios del portal
fue evaluada solicitdndoles cumplimentar un cuestionario hasta que se obtuvo un millar de
respuestas en cada idioma. Esta es la metodologia que se ha utilizado en Orphanet los ultimos 10
afios.

Los siguientes resultados presentan las respuestas recogidas en inglés.

PREGUNTA 1
¢EN CALIDAD DE QUE ESTA USTED CONSULTANDO EL SITIO WEB DE ORPHANET HOY? POR FAVOR, SELECCIONE
UNA CATEGORIA:

Esta pregunta pretende determinar el perfil de los usuarios de Orphanet.
Se proponian siete categorias (p.e. profesional de la salud, pacientes y su entorno, investigacion,
industria, administrador / responsable de politicas sanitarias, y por primera vez, estudiantes), y un
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campo de texto libre fue incluido para otros tipos de usuarios para que incluyeran su profesion. Tan
solo era posible una respuesta.
La tabla siguiente muestra la distribucion de los encuestados entre dichas categorias:

Opciones de respuesta Porcentaje N2 de

de respuesta | respuestas
Profesional de la salud 40,7% 407 Patient/entaurage
Paciente y su entorno 24,5% 245 Health zfljf:*“o"a‘\
Investigacion 12,9% 129
Industria 5,7% 57 e
Administrador / 1,3% 13 T Industry
responsable de politicas Oé;;w// hesltheare
sanitarias student — mdmf;gefohw
Educacién / comunicacién 3,6% 36 commucation
Estudiante 5,6% 56
Otros 5,7% 57
Respuestas a la pregunta 1000

La categoria con mayor niumero de respuestas es la de profesionales de la salud (41%). Le sigue la de
pacientes y su entorno (incluyendo asociaciones de pacientes, federaciones y grupos de soporte) con
un 24% de respuestas. Estos resultados son consistentes con los datos de 2011 para la categoria de
Pacientes, pero la categoria de profesionales de salud ha disminuido en 10 puntos, siendo la razén
mas probable la creacidn de la categoria de Estudiante.

Entre los “Otros” tipos de usuarios en la tabla superior, habia varios profesionales de la salud,
abogados, traductores médicos y técnicos de codificacion clinica, pero la gran mayoria (28) eran
pacientes o familiares de los pacientes.

Después, para cada categoria, se solicitaba a los encuestados elegir la subcategoria que mejor los
describiera.

Profesionales de la salud (n=399):

Health professional

Los especialistas de hospital representan la

categoria principal de encuestados (45%). En R :
total, el 57% son especialistas. Los profesionales TPy v

del cuidado sanitario (enfermeros y otros) e ]

representan el 11% de los profesionales de la ... - 4

salud, los asesores genéticos el 7,5%, y los g e M

médicos de cabecera el 6,5%. Bilogistithno xpertse i rre diseases ] 08

En la categoria “Otros”, un tercio de los el s

encuestados son genetistas médicos o clinicos. m
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Pacientes y su entorno (n=243):

La mayoria de los que selecciona esta categoria
son pacientes (52%). Mas del 38% son familiares
de pacientes con enfermedades raras.

Investigacion (n=122):

Los investigadores académicos representan el
48% de los encuestados de la categoria de
investigacion, y se dividen por igual entre
investigadores clinicos y basicos. La categoria
“Ciencias sociales”, de nueva creacién, agrupa al
10% de los investigadores, lo que subraya el
surgimiento de este dominio en el campo de las
enfermedades raras.

Industria (n=55):
Mds del 70% de
categoria trabaja en la industria biotecnolégica o
farmacéutica. Otros son  principalmente
consultores para la industria (25,5%).

los encuestados en esta

Administrador /
sanitarias (n=13):
En esta categoria, 8 personas trabajan para la

responsable de politicas

administracién publica (61%) y 2 trabajan para la
administracidn hospitalaria (15%).

Educacion / comunicacion (n=33):

Los profesores representan el 27% de esta
categoria y los periodistas el 15%. En la
“Otros”, habia varios estudiantes,
profesores y escritores médicos.

categoria

Informe de actividad de Orphanet 2012

Patient/entourage

paser: | 5
Mother/father/child of a patient _ 28,8%
Other familymember [N ©.5%

Patient organisation administration [ 3,3%
Friend of a patient [} 2,9%

Member of a patient organisation | 0,0%
other [l 29%

0,0% 20,0% 40,0% 60,0%

Research

Academic/basic researcher _ 23,8%
Academic/clinical researcher _ 23,8%
Industry researcher — 13,1%
Social sciences _ 9,8%
Bioinformatician - 6,6%
Health economist - 3,3%
other |G 1o.7%

0,0% 10,0% 20,0% 30,0%

Industry

Biotechnology and pharmaceutical _ 70,9%
Consultant for Industry — 25,5%

Investor [ business developer i 1,8%
Private health insurance i 1,8%
Other | 0,0%

0,0%  20,0% 40,0%

60,0%  80,0%

Health care manager/policy maker

Governmental administration _ 51,5%
Hospital administration - 15,4%

European administration | 0,0%

Other - 23,1%

0,0%  200% 40,0%  60,0%  B0,0%

Education/communication

Teacher (higher education) - 15,2%
sournalist [N 1s.2%
Teacher {primary/secondary education} - 12,1%
Librarian - 6,1%
Webmaster  0,0%

0,0% 20,0% 40,0% 60,0%
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Estudiantes (n=55):
Los estudiantes de medicina representan el

62%. Otros estudiantes son principalmente

Other than medical student

Medical student

Students
38%

61,8%

estudiantes de biologia, pero

estudiantes de biotecnologia, bioinformatica,

farmacia o enfermeria.

PREGUNTA 2
¢ CON QUE FRECUENCIA VISITA ORPHANET?

también

0,0% 10,0% 20,0% 300% 40,0% 50,0% 60,0% 70,0%

Alrededor del 38% de los que respondieron a esta encuesta son usuarios regulares, mientras que el

47% visitaba Orphanet por primera vez.

week
15%

Over twice a
month
23%

year
15%

QOver twice a

Over twice a

First visit

47%

El 58% de los profesionales de la salud visitan el sitio web de Orphanet mds de dos veces al mes, en

el caso de los profesionales de la industria son el 49%, mientras que sélo son el 11% de los pacientes.

PREGUNTA 3

¢ QUE TIPO DE INFORMACION ESTA BUSCANDO EN ESTA CONEXION A ORPHANET?
Esta pregunta permite determinar qué tipo de informacion buscaron en Orphanet los visitantes. Era

posible marcar mas de una opcién.

Information for a specific disease
Information on rare diseases in general
Information on laboratory tests
Information on research projects
Information on clinical trials
Information on patient organisations
Information on specialist clinics
Information on orphan drugs in general
Information on registries

Information on the Orphanet project
Information on the newsletter

Don’t know — just curious

Visit to register your activity in Orphanet
Other

0,0%

What sort of information are you looking for during this connection
to Orphanet?

L JEEL
[ 24,5%
I 12,3%
I 14,8%
I 14,6%
I 12,5%
. 12,1%
. 10,8%

. 7,1%

M 51%

W 32%

B 2,6%

I18%

W a,7%

20,0%  40,0% 60,0%  80,0% 100,0%
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Los resultados muestran una clara tendencia: la mayoria de los encuestados estaba buscando
informacién de una enfermedad especifica (78%). Nuestros visitantes también buscan informacién
sobre enfermedades raras en general (25%), laboratorios diagndsticos (19%), proyectos de
investigacion (15%) o ensayos clinicos (15%).

El 32% de los profesionales de la salud buscan informacién sobre un laboratorio diagndstico; el 40%
de los estudiantes buscan informacidn sobre enfermedades raras en general. Como se esperaba, los
que trabajan en la industria buscan informacidn sobre medicamentos huérfanos (33%) y datos sobre
investigacion (proyectos de investigacion, ensayos clinicos, registros), y también sobre asociaciones
de pacientes.

En comparacién con 2011, nuestros encuestados parecen buscar con mayor frecuencia informacidn
sobre enfermedades raras en general.

PREGUNTA 4

¢UTILIZA REGULARMENTE ALGUNO DE LOS SIGUIENTES SITIOS WEB CUANDO BUSCA SOBRE ENFERMEDADES
RARAS?

Esta pregunta permitié determinar que otros sitios web son visitados por los que buscan informacion
sobre enfermedades raras. Era posible marcar mas de una opcion.

Do you regularly use the following sites when dealing with
rare diseases?

PubMed | 740%
Wikipedia |G <05
oviv N 1 2
Websites of patient organisations or foundations || NN :1.1%
Websites of learned societies | NRNRMEE 270
GeneClinics | NG 0%
Social networking sites (personal) [ 11.2%
Social networking sites (professional) [ 10.1%
None of them [ &.7%

0.0% 20,0% 40,0% 60,08 80,0%

Para obtener informaciéon sobre enfermedades raras, Pubmed es usado por el 74% de los que
respondieron a esta pregunta; el 50% encontraron informacién en la Wikipedia; la pagina web de la
OMIM alcanza la tercera posicion con el 41%, asi como las asociaciones de pacientes o fundaciones.
Las redes sociales representan menos del 21% del total.

Pubmed es consultado masivamente por los profesionales de la salud (88%), investigadores (73%) e
industria (85%) pero los pacientes también usan este sitio web como fuente de informacién sobre
enfermedades raras (46%). La OMIM es utilizada principalmente por profesionales de la salud (64%),
investigadores (39%) y no tanto por pacientes (12%) o industria (15%). Los sitios web de las
organizaciones de pacientes o fundaciones son consultadas con mas frecuencia por la industria (60%)
o pacientes (54%).

Este analisis también subraya que la Wikipedia sigue siendo una fuente de informacién principal para
todos las categorias de encuestados.
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PREGUNTA 5

¢'_C()M0 VALORARIA LA UTILIDAD DE LOS SIGUIENTES SERVICIOS DE ORPHANET PARA SU USO PERSONAL?

La utilidad de los productos de Orphanet fue evaluada mediante esta pregunta. Tan sélo era posible
marcar una respuesta para los 810 encuestados. Los resultados muestran que los productos de
Orphanet son muy apreciados pero no suficientemente conocidos:

Opciones de respuesta Muy Util | Bastante Sin Sin No sabia que
atil util utilidad | opinién Orphanet ofrecia
este servicio
Listado de enfermedades y 370 210 53 8 67 102
clasificaciones
Textos sobre las 324 259 75 5 59 88
enfermedades
Guias de actuacidon de 126 126 95 33 171 216
emergencia
Servicio de busqueda por 111 184 86 37 174 218
signo
Directorio de consultas 116 179 105 47 178 185
clinicas
Directorio de laboratorios 139 175 105 47 178 185
médicos
Directorio de asociaciones 144 205 119 30 139 173
de pacientes
Directorio de proyectos de 134 212 104 31 146 183
investigacion
Directorio de  ensayos 151 193 95 38 144 189
clinicos
Directorio de registros 114 181 106 35 177 197
Directorio de 149 182 112 30 161 176
medicamentos huérfanos
Informes de  Orphanet 192 191 84 17 142 184

sobre epidemiologia en
enfermedades raras

Informes de  Orphanet 132 171 92 26 181 208
sobre medicamentos

huérfanos

Boletin OrphaNews 102 164 84 29 190 241
Sitios web nacionales de 139 163 87 33 177 211
Orphanet

Orphadata (datos 118 138 68 25 179 282

descargables de Orphanet)

La siguiente grafica presenta la utilidad de los productos de Orphanet (respuestas “muy atil” y “atil”).
Las respuestas “Sin opinion” y “No sabia que Orphanet ofrecia este servicio” se restaron de los
resultados para representar de forma mds fidedigna la utilidad de los productos, segin los que
conocen estos servicios de Orphanet.
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How useful would you rank the following Orphanet services for your own use?

1, 91, 5%
[ —— 87,9%
| 79, 1%
|, 73 %
|, 72,1%
[ 72, 0%
—— 71,9%
| —— 716%
/I, 70,656
—— 70, 2%
|, 70, 2%
., 70, 1%
I—— 10,0
[ GO,7%
— 67,7%
/R, 56,05

20,0%% 40,0% 60,0% BO,0%

List of diseases and classifications

Texts on diseases

QOrphanet Report Series on epidemiology of Rare Diseases
Orphadata (downloadable Orphanet datasets)
Directory of clinical trials

Orphanet Report Series on Orphan Drugs
Directory of research projects

Orphanet national websites

Search by sign facility

Directory of medical laboratories

OrphaMews newsletter

Directory of patient organisations

Directory of orphan drugs

Emergency guidelines

Directory of registries

Directory of elinics

0,0% 100,0%

El servicio clave de Orphanet sigue siendo la enciclopedia: los textos de las enfermedades (88%) y la
lista de enfermedades vy las clasificaciones (91%). La coleccién de Informes de Orphanet es muy

apreciada también.

Un andlisis de la categoria recientemente creada “No sabia que Orphanet ofrecia este servicio” se
presenta en la siguiente grafica, destacando el hecho de que nuestros usuarios no estan
suficientemente informados acerca de nuestra gama de productos.

'l didn’t know Orphanet offered this service'

T 3,50
I  20,5%
[ P
I G, 7%
N G0
I 25,7%

Orphadata (downloadable Orphanet datasets)
OrphaNews newsletter
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Orphadata, el sitio web que permite a los investigadores descargar el conjunto de datos de
Orphanet, es muy apreciado pero también no excesivamente conocido por nuestros encuestados.
Esto es comprensible ya que se trata de un servicio reciente (2011), orientado a la investigacion y por
lo tanto no es de utilidad para la gran mayoria de los usuarios.

Los pacientes y su entorno es la categoria que parece saber menos acerca de los servicios de
Orphanet: a menudo mas del 40% declara que no conocia un servicio ofrecido por Orphanet.
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En particular, cerca de un tercio de los encuestados no conocia el boletin OrphaNews aunque los
profesionales de la salud, los investigadores y la industria parecen ser mas a menudo conscientes de
la existencia de este producto en comparacién con los pacientes.

La herramienta de busqueda por signo sufre de una falta de visibilidad en nuestra comunidad de
usuarios, asi como nuestra coleccién de guias de actuacidon de emergencia (que es mejor conocida en
la categoria de profesionales de la salud que en todas las demads). Estos productos estan dirigidos
principalmente a médicos, que son mds conscientes de estos productos que la media.
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5. Redes: las colaboraciones nacionales e internacionales de
Orphanet

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

Orphanet ha sido escogida como la institucién encargada de preparar la propuesta de la CIE-11 en
relacién con las enfermedades raras. La propuesta esta ahora accesible en linea para una revisién por
la comunidad (http://apps.who.int/classifications/icd11/browse/f/en). Todas las opiniones de los

expertos recogidas para este proceso de revision fueron implementadas en la clasificacidon de
Orphanet.

5.2.1. PLANES NACIONALES

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

5.2.2. ADOPCION DE LA NOMENCLATURA DE ORPHANET EN LOS SISTEMAS DE INFORMACION SANITARIA

Para mejorar la trazabilidad de las enfermedades raras en los sistemas de informacidn sanitaria e
incrementar el reconocimiento de cada enfermedad rara en los sistemas de salud publicos y
privados, Orphanet ha desarrollado su propio cédigo (cédigo Orpha), compuesto por un ndmero
Orpha unico y estable para cada enfermedad. Desde diciembre de 2012, se ha implementado en la
base de datos del sistema hospitalario francés donde el nimero ORPHA se usa como cédigo para
todos los pacientes hospitalizados con enfermedades raras. El objetivo es identificar mejor los
pacientes en el sistema sanitario para mejorar el conocimiento de las rutas sanitarias. Alemania y
Letonia estan también elaborando sus planes nacionales y prevén una iniciativa similar.

Orphanet es socio de EuroGentest 2 desde 2013. El 27 y 28 de septiembre se llevé a cabo un taller
para evaluar los estandares que se utilizan con el fin de hacer visible las enfermedades raras en los
sistemas de informacidn sanitaria y proponer estandares a la comunidad investigadora clinica para la
descripcién de fenotipos. Se acordd que, dada la multitud de necesidades y aplicaciones en el campo
de las enfermedades raras, una terminologia para todas las aplicaciones es poco realista. Los
participantes recomendaron considerar los cédigos Orphanet y OMIM como los estdndares de la
comunidad de las enfermedades raras, pero continuar con referencias cruzadas a la CIE y SNOMED
CT, a fin de facilitar la interoperabilidad entre las bases de datos. El grupo de expertos propuso
establecer un Consorcio Internacional de Terminologias de Fenotipo (ICPT).
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La colaboracion establecida con GlaxoSmithKline (GSK) se renovd en 2012. La compaiiia, que tiene
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 el “European Bioinformatics Institute” (EBI),
para cruzar las bases de datos de Orphanet con las suyas relativas a las vias gendmicas y bioldgicas
(Ensembl y Reactome) y ya es efectiva.

A finales de 2011, se establecié una colaboracion con la IUPHAR (International Union of Basic and
Clinical Pharmacology) para crear vinculos entre Orphanet y la base de datos IUPHAR y desde el 30
de mayo de 2012 esa relacion es efectiva.

El equipo de Orphanet es también un socio en la accién de apoyo a la investigacion del 7PM
denominada “Support IRDIRC".

El Consorcio Internacional de Investigacién en Enfermedades Raras (IRDIRC) fue lanzado en abril de
2011 para fomentar la colaboracién internacional en investigacion en enfermedades raras. Los
investigadores y las organizaciones asociados a IRDIiRC invierten en la investigaciéon de enfermedades
raras con el fin de lograr dos objetivos principales, concretamente, ofrecer 200 nuevas terapias para
las enfermedades raras y los medios para diagnosticar las enfermedades mas raras en el afio 2020.
Orphanet recogera la informacion sobre los proyectos de investigacidon financiados por los miembros
de IRDIRC que son agencias de financiacion de la investigacion, expandiendo la cobertura de datos a
nuevos paises como Estados Unidos.
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6. Financiacion

El presupuesto de Orphanet en 2012 fue de 3M€ aproximadamente, provenientes de 9 contratos
diferentes para las actividades del proyecto central y de varios otros contratos en algunos de los
paises participantes.

Orphanet global budget 2012

Other countries

European
commission

France (including
core activity)

Presupuesto global de Orphanet en 2012

En términos globales, podemos diferenciar la financiacion para las actividades del proyecto central
de la destinada a las actividades nacionales.

6.1. 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 comunicacion. No incluyen la recogida
de datos sobre los servicios expertos en los paises participantes.

Orphanet core activities funding 2012

DGS

DG SANCO

INSERM

DG RESEARCH
LEEM

Financiacion del proyecto central de Orphanet en 2012

Este presupuesto excluye los costes de infraestructura (oficinas) que se sustentan esencialmente por
el INSERM.
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En los ultimos 10 afios, la financiacidon de estas actividades de Orphanet se ha cuadruplicado, lo que
refleja el crecimiento del proyecto.

Core activities funding evolution
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Evolucidn 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. La grafica anterior muestra de forma evidente que, aparte de los
salarios, el presupuesto requerido para el funcionamiento de las actividades se ha reducido
drasticamente en proporcion si se compara con las necesidades y con los afios anteriores.

6.1.1. FINANCIACION EUROPEA

La Comisién Europea financia el inventario de enfermedades raras, la enciclopedia y la recopilacion
de datos de los servicios expertos en los paises europeos (desde 2000 DG Public Health and
Consumers Protection grant N°s S12.305098; S$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 2012, Orphanet fue financiado por la subvencién de DG Sanco 20102206 (Orphanet Europe Joint
Action) y la subvencion de DG Research HEALTH-F4-2010-261469 (Eurogentest2)

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

El “Institut National de la Santé et de la Recherche Médicale” financia
las actividades del proyecto central de Orphanet.

wezzass 111 !nserm

Institut national

semsmasamaenemsdse | honeficios de las licencias y de la transferencia de la propiedad

La oficina de transferencia del INSERM estd a cargo de asegurar los

intelectual concernientes a los datos de Orphanet.
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La Direccion General de la Salud (DGS) francesa financia las actividades
del proyecto central de Orphanet.

* K
* *
* *
* *
* oy
European
Commission

La Comisiéon Europea financia la base de datos de enfermedades, la
enciclopedia en inglés, la coordinacion, la comunicacion y el equipo
informatico del proyecto.

‘ CNSA

Caisse nationale de
salidarité pour l'autonomie

La la

indexacion de las enfermedades raras en la Clasificacion Internacional

“Caisse nationale de solidarité pour I'autonomie” apoya

del Funcionamiento, de la Discapacidad y de la Salud (SID).

'
AFMTELETHON |

OVER POUR CUERIR ‘ ‘

La “Association Francaise contre les Myopathies” financia OrphaNews
France y OrphaNews Europe, asi como la recopilacién de informacion
sobre ensayos clinicos.

leem

i

Fondation

Sous I'égide de la
Fondation de France

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

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

| L Egalité + Fraterni

6
| REPUBLIQUE FRANGAISE
MINISTERE
DES

AFFAIRES ETRANGERES
ET EUROPEENNES

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

Eu rn@lest

EuroGentest financié la creacion de un tesauro con signos clinicos para
armonizar las nomenclaturas de fenotipos internacionales

6.1.3. PATROCINADORES NO
ORPHANET

FINANCIEROS ACTUALES PARA LAS ACTIVIDADES DEL PROYECTO CENTRAL DE

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

actividades del proyecto central de Orphanet.

Colaboracién con la Organizacién Mundial de la Salud (OMS) en el
proceso de revisién de la Clasificacién Internacional de Enfermedades.

GENATLAS

Intercambio de referencias con Genatlas que colabora actualizando los
datos de los genes implicados en enfermedades raras.

Prot s

Intercambio de referencias UniProt KB que colabora actualizando los
datos de los genes ligados a proteinas implicadas en enfermedades
raras.
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Intercambio de referencias con HGNC que colabora actualizando los
datos de los genes implicados en enfermedades raras.

OMIM"®

online Mendelian inheritance in Man®
| An Ooling Catalog of Huernan Cenes and Genetic Disgaders

Intercambio de referencias con OMIM (The Online Mendelian
Inheritance in Man). OMIM ha afiadido a Orphanet en la lista de enlaces
externos que ofrece en su sitio web.

REACTOME

Intercambio de referencias con Reactome.

Intercambio de referencias con Ensembl.

Intercambio de referencias con IUPHAR-DB (The International Union of
Basic and Clinical Pharmacology DataBase)

Ledeteny Open Variadion Dadabase

La plataforma LOVD (Leiden Open Variation Database) se ha actualizado
con enlaces a las paginas de los genes en Orphanet.

Eurn@test

EuroGentest colabora con Orphanet en el campo del control de calidad
de laboratorios médicos.

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.

6.2.1. PATROCINADORES QUE FINANCIAN LAS ACTIVIDADES NACIONALES

Los diferentes socios institucionales acogen las actividades de los equipos nacionales de Orphanet y

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”.
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Partnerships providing funding for national activities
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European
commission

Socios que han proporcionado financiacion para las actividades nacionales en 2012

ALEMANIA

@ Bundesministerium
fiir Gesundheit

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

I-l Hannover Medical School

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 Osterreict
GmbH i

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

m MEDICAL
UNIVERSITY
UJ OF VIENNA

La Universidad de Medicina de Viena, es socio patrocinador en la
Orphanet Europe Joint Action desde abril de 2011 y aloja a Orphanet
Austria desde 2005. Ademas proporciona financiaciéon a tiempo parcial (en
especie) para el trabajo de la coordinadora nacional.

El Ministerio de Sanidad Austriaco provee fondos para la Orphanet Europe
Joint Action desde abril de 2011.

BELGICA

i . tederal public service
HEALTH, FOOD CHAIM SAFETY

AND ENVIROMMENT

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.
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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 Canadd, financia un puesto en el equipo gestor vy
proporciona soporte administrativo adicional al proyecto.

;
E —. o
e | Québec 28

COOPERATION FRANCE-QUEBEC

La “Commission permanente de coopération franco-québécoise” financia
las misiones de los equipos entre Francia y Quebec.

anté
et Services sociaux

2 [ +]
Québec

El “Ministére de la Santé et des Services sociaux” de Quebec financia un
puesto de gestor del proyecto en Quebec y soporte administrativo.

El Departamento de genética médica de “Mc Gill University Health

ﬂ entre universitaire de santé McGil . . .z .
N7 Mieci Univerity et cenre | Centre” es la institucidn que aloja a Orphanet-Quebec y provee al
coordinador médico.
lT:l'= “ 4 4 H H H “
'lll[l 0 Regroupement Québécois des Maladies Orphelines” provee al
| . . .
(RN rovmmen e coordinador del proyecto y soporte admnistrativo.

CHIPRE

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

o
. p—
Fﬁﬂ Ry T

-

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

S SR S 4 S

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

ESTONIA

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

FINLANDIA

La Federacién de familias de Finlandia (“Vaestoliitto ry”) es un socio

Viestoliitto patrocinador en la Orphanet Europe Joint Action desde abril de 2011.
FRANCIA
= La “Fondation Groupama pour la santé” financia el servicio de soporte
fﬂiﬂfﬁj%mgm ofrecido por las asociaciones de pacientes en Francia para la creacion y

Vaincre les maladies rares

desarrollo de sus sitios web.

BENLFB

GEMENT ETHIQUE

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

agence dela
iomédecine

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

P NSA

Ei m we IH de

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 produccion de fichas informativas sobre discapacidades
poco frecuentes no necesariamente relacionadas con enfermedades
raras.

INSTITUT
NATIONAL
puCANCER
—

El “Institut National du Cancer” (INCa) mantiene el desarrollo de la
enciclopedia Orphanet sobre canceres raros.

GRECIA

El Instituto de la Salud Infantil de Atenas es socio patrocinador en la
Orphanet Europe Joint Action desde abril de 2011.
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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-Italia
a través de la financiacion de proyectos de investigacion en curso.

T

Bambino Gesh

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

oenzyme

Genzyme ltalia financia OrphaNews Italia.

LETONIA

SPKC

CENTRE FOR DISEASE PREVENTION AND CONTROL OF LATVA

El Centro para la prevenciéon y control de enfermedades de Letonia
(Slimibu profilakses un kontroles centrs) es socio patrocinador en la
Orphanet Europe Joint Action desde abril de 2011.

LITUANIA

//%..b\\\

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

desde abril de 2011.

PAISES BAJOS

9 U}
M[@

Leoes Usiversity Mepicar Centex

“Leids Universitair Medisch Centrum” es 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.

AR, CENTRE FOR
“¥" 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. El 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.

POLONIA

©

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

desde abril de 2011.

Informe de actividad de Orphanet 2012 44




PORTUGAL

TR D8 S DG MERICILAR § CILILAR

El Instituto de Biologia Molecular y Celular (IBMC) es la instituciéon que
acoje a Orphanet-Portugal desde 2009 y es un socio patrocinador en la
Orphanet Europe Joint Action desde abril de 2011; financia parcialmente
las actividades nacionales, esto es, el salario del coordinador del proyecto.

[MPORTO

INSTITUTE DF CHNCIAS BIOMEDICAS ABEL SALAZAR
UNIVIESIDADE DO PORTD.

“Instituto de Ciéncias Biomédicas Abel Salazar” (ICBAS), el Instituto de
ciencias biomédicas de la Universidad de Oporto, es socio de Orphanet
desde 2009; es el responsable del salario del coordinador nacional, un
profesor de esta institucién.

Direcgio-Geral da Saide
wowrw,igs. pt

La Direccién general de Salud (DGS), en el ministerio de sanidad
portugués, apoya oficialmente a Orphanet-Portugal, y lo proveyd de una

subvencién durante 2012, incluyendo parte del salario de un

documentalista cientifico, asi como el material de divulgacion vy

actividades, entre otros.

REINO UNIDO

The University of Manchester

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

nowagen =

engagement = education = training [ =

Nowgen en Manchester aloja las actividades de Orphanet-Reino Unido y
contribuye al proyecto asignando tiempo de algunos profesionales.

REPUBLICA CHECA

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

pro vIdend
g fane i ]

La Asociacidn checa de enfermedades raras es una asociacidon socia en la
Orphanet Europe Joint Action desde abril de 2012.

RUMANIA

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

SUECIA

S .
se¢isc Karolinska
29957 Instutet

g 18°

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

KAROLINSKA

El Hospital Universitario Karolinska de Estocolmo apoya las actividades de
Orphanet-Suecia.
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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.

~
-. oS
‘ oS

Desde 2011, Orphanet-Suiza esta financiado por la 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).

TURQUIA

<*TAIFD

La Asociacion de empresas de investigacion farmacéutica da soporte
incondicional a la traduccién al turco de la pagina web de Orphanet y de
los documentos incluyendo mas de 10.000 enfermedades genéticas raras
junto con su descripcidon detallada. Apoyan la creacién 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.

6.2.2. 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 “socio

colaborador”.

ARMENIA

gt Y Lenter of llledical benetics
ﬂ and Primary Health Gare

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

AUSTRALIA

S8 Government of Western Australia
l. Department of Health
o - -

La Oficina de Gendmica en Salud Publica, Departamento de Salud, de
Australia Occidental acoge las actividades de Orphanet-Australia y contribuye
al proyecto asignando tiempo de algunos profesionales.

BULGARIA

Q

La Asociacién Bulgara para la Promocién de la Educacion y la Ciencia (BAPES),
acoge las actividades de Orphanet-Bulgaria y contribuye al proyecto
asignando tiempo de algunos profesionales.
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CROATIA

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

IRLANDA

Ipiddal
ire na Leanal,

rreTe eenghlinn

rum

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

nowagen =

engagement « education = training . =

Nowgen en Manchester, Reino Unido, acoge las actividades de Orphanet-
Irlanda y contribuye al proyecto asignando tiempo de algunos profesionales.

ISRAEL

%*:

NI OTTY MR 1T 13
Jiilyal g Jldkoll kol iqulis oy
Schneider Children's Medical Center of Israsl

El Centro Médico Infantil Schneider 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.

SERBIA

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

@

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

6.2.3. PATROCINADORES NO FINANCIEROS EN 2012

ALEMANIA

% Bundesministerium
fiir Gesundheit

El Ministerio Federal Alemdn de Sanidad apoya oficialmente a Orphanet.

®achse

La “Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen e.V.“ (ACHSE) trabaja con
Orphanet-Alemania en los servicios de informacidon para pacientes.

KINDERNETZWERK

phiteg

WIR HELFEN WEITER

El “Kindernetzwerk e.V. - fur Kinder, Jugendliche und (junge) Erwachsene mit
chronischen Krankheiten und Behinderungen” provee informacidn sobre las
asociaciones en Alemania.

h

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

AUSTRIA

® § BUNDESMINISTERIUM
= | FUR GESUNDHEIT

El Ministerio Federal Austriaco de Sanidad apoya oficialmente a Orphanet.

BELGICA

i . federal public service
HEALTH, FOOD CHAIM SAFETY

AND ENVIRONMENT

El Servicio de salud publica federal belga, seguridad de la cadena alimentaria
y medio ambiente apoya oficialmente a Orphanet.

Existe una colaboracién establecida con RaDiOrg.be, un miembro de
EURORDIS, que sigue participando en el proceso de validacion de las
asociaciones de pacientes belgas en Orphanet.

“Wetenschappelijk Instituut Volksgezondheid — Institut Scientifique de Santé
Publique” apoya oficialmente a Orphanet.

BULGARIA

La Asociacion 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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FLANAPHA

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

o
REPUBLIC OF CYPRUS

El Departamento de Servicios en Salud Publica y Medicamentos de Chipre
apoya oficialmente a Orphanet.

ESLOVAQUIA

a Ministerstvo zdravotnictva SR

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

ESLOVENIA

'El REPUBLIC OF SLOVENIA
%  MINISTRY OF HEALTH

El Ministerio de Sanidad de Eslovenia apoya oficialmente a Orphanet.

IGRE

INSTITUT Za GENOMSKE
RAZESKAVE i EDURACLIO

Orphanet-Eslovenia colabora con el Instituto de investigacién en genémica y
educacion IGRE con el fin de difundir la informacién sobre el proyecto
Orphanet y los servicios web a nivel nacional.

ESPANA

- -

MINISTERIO
é‘ﬁ’% DE SANIDAD
- &= Y POLITICA SOCIAL

El Ministerio de Sanidad y Servicios Sociales de Espafia 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

portti

) TERVEYS

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.
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HAS

HAUTE AUTORITE DE SANTE

La Alta Autoridad de la Salud (HAS) y Orphanet cooperan en la publicacidn en

linea de los Protocolos nacionales para el diagndstico y cuidado (NHDP)
producidos por la HAS.

afssaps ”\

Agence francaise de sécurité samitaire
des produits de santé

La Agencia Francesa de Seguridad Sanitaria y de Productos de la Salud

(AFSSAPS) provee a Orphanet con informacién sobre ensayos clinicos en
Francia.

“Air France” ofrece a pacientes y profesionales un contingente de billetes de
avion para asegurar el transporte de enfermos hacia los médicos expertos y

AIRFRANCE Y . . .
de expertos hacia los pacientes con enfermedades raras. Orphanet garantiza
la validez de las reclamaciones.

Maladies R Orphanet ha delegado en “Maladies Rares Info Services”, el servicio de
Rares Vnuséoqutcwt i » L.
I n foaiiledd | informacidon telefénica sobre enfermedades raras - 0810 69 19 20, la

Services Ebasary

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

&8 MINISTRY
=} OF HEALTH

El Ministerio de Sanidad de Hungria apoya oficialmente a Orphanet.

ISRAEL

x1
N1 T WD

MINISTRY OF HEALTH

El Ministerio de Sanidad israeli apoya oficialmente a Orphanet.

ITALIA

SO,
o
& =
2 5
P
SOl PRYY

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

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

UNIAMO

FEDERATIOMNE ITALIANA
MALATTIE RARE

oMLUE

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

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

P
-
g

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

MEIART

Mediart Promotion colabora en la promocion de OrphaNews Italia.

Eﬁ‘\a FARMIMDUSTRIA

Farmaindustria contribuye con las publicaciones de Orphanet

—

SIAATIF

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

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.

O
s

PALIDZESIMLY

Palidzesim.lv es una organizacidon no gubernamental 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 informacién para el publico en general sobre

enfermedades genéticas, principalmente enfermedades raras. La

colaboracién se ha establecido para incrementar el nimero de textos
disponibles en holandés en Orphanet.

“Vereniging Samenwerkende Ouder- en Patiéntenorganisaties” (VSOP)

proporciona informacion sobre las asociaciones de pacientes con

enfermedades raras y participa en la validaciéon de informacién sobre los
centros expertos holandeses.
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La Federacidon neerlandesa de la universidad de centros médicos y Orphanet-
Paises Bajos colaboran para establecer una lista completa de los centros
expertos holandeses.

POLONIA

El Ministerio Polaco de Sanidad apoya oficialmente a Orphanet.

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

) ARS VIVENDI g‘@

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

PORTUGAL

INFARMED (Autoridad Nacional de Medicamentos y Productos para la Salud,
IP) colabora en la actualizacién y validacidon de datos sobre medicamentos
huérfanos aprobados y disponibles en Portugal, asi como sobre la cantidad
utilizada.

Administragdn Centra

do Sistema de Saide

La Administracion Central del Sistema de Salud (ACSS) reconoce que
Orphanet-Portugal es la fuente de informacidn de referencia sobre
enfermedades raras y medicamentos huérfanos en Portugal.

@CES

El Centro de estudios sociales (CES), de la Facultad de Econdmicas, de la
Universidad de Coimbra, ha estado colaborando en la actualizacidon vy
validacién de datos de las asociaciones de pacientes portuguesas.

NEDR

El Centro para el estudio de las enfermedades raras (NEDR) de la Sociedad
Portuguesa de Medicina Interna colabora en la actualizacién y validacién de
las actividades en curso sobre enfermedades raras en Portugal.

<7 Alianga

Lo 3 Portuguesd de Associagiies
- das Doengas Rares

La Alianza de Asociaciones Portuguesas para las Enfermedades Raras
(Alianca) ha estado colaborando en acciones conjuntas con Orphanet-
Portugal, incluyendo la actualizacién y validacién de asociaciones de
pacientes portuguesas y la organizacién conjunta del Dia de las
Enfermedades Raras cada afo.

Informe de actividad de Orphanet 2012 52




FCT

Fundagio para a Ciéncia e a Tecnologia

“Fundacdo para a Ciéncia e a Tecnologia” (FCT) colabora en la actualizacién
de la informacién sobre proyectos de investigacién y ensayos clinicos en
curso que tienen lugar en el campo de las enfermedades raras y/o
medicamentos huérfanos en Portugal.

La Sociedad Portuguesa de Genética Humana (SPGH) colabora en la
actualizacién de la informacién sobre profesionales, consultas de consejo
genético, laboratorios médicos y test diagnésticos disponibles en el pais.

REINO UNIDO

@m Department

of Health

El Departamento de Sanidad apoya oficialmente a Orphanet.

Ataxia

Ataxia UK y Orphanet cooperan en el intercambio de informacién, en la
validacién y publicacion en linea de proyectos de investigacidn 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 gestion de
enfermedades raras dismérficas, mejorando la difusidn de informacién sobre
estas enfermedades, informaciéon y

desarrollando y compartiendo

herramientas educativas para los profesionales de la salud.

I

&% RARE DISEASE | UK

Orphanet colabora con Rare Disease UK compartiendo datos y experiencias,
mediante el respaldo e impulso de las actividades de Orphanet y Rare
Disease UKy en el desarrollo de una estrategia para las enfermedades raras
en Reino Unido.

REPUBLICA CHECA

La Sociedad de Genética Médica Checa ayuda a Orphanet en la recopilacidon
de datos de laboratorios de diagndstico genético en el pais, informacion
sobre las consultas expertas sobre enfermedades raras — dismorfologia,
consejo genético, e informacion 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 estd desarrollando bajo el auspicio del Ministerio de
Sanidad — Departamento de servicios médicos.

[~ r,
=4

-

MINISTRY OF HEALTH
O3F THE CFFCH REPLIRLIC

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

El Ministerio de Sanidad colabora con Orphanet-Rumania en la actualizacién

MINISTERUL
SANATATII . L . .
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.
Orphanet-Rumania colabora con la Sociedad Rumana de Genética Médica
SRGM para la puesta en marcha de programas para el desarrollo de redes
Sncitaton Aomana nacionales de diagndstico, investigacion y prevencién en centros de

da Canatica Medicaky

medicina genética y promueve la colaboracion con asociaciones de personas
con enfermedades genéticas/malformativas.

ASOCIATIA PRADERWILLY

O

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

SUECIA

554

REGERINGSKANSLIET

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

SUIZA

Hﬁilllll UII llle Net fllllllllﬂllllll

nuﬁrnmental Drganlratmn
www.hae Ilthonnae arg

La Health On the Net Foundation ofrece el soporte técnico al proyecto con el
desarrollo de formularios en linea para la recopilacion de datos.

Ademads, aloja el servidor web de www.orphanet.ch y ayuda a la

actualizacién de su pagina web.

0RARIS

ProRaris, la Alianza Suiza de Pacientes con Enfermedades Raras ha
establecido una colaboracién estrecha con Orphanet-Suiza para identificar
servicios de informacidn relevantes para pacientes y profesionales y en la
organizacién y promocién de eventos dedicados a las enfermedades raras,

para incrementar la sensibilizacién del publico sobre esta cuestidn particular.

IG Seltene Krankheiten
Cl Maladie: 5
"I Malattie rare

Orphanet-Suiza es miembro de la «Community of Interest for Rare Diseases»
iniciada en agosto de 2011. Esta comunidad aldna a todos los actores
relevantes en el campo de las enfermedades raras en Suiza para desarrollar,
en colaboracion con la Oficina federal de salud publica, una estrategia
nacional para las enfermedades raras.
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s El Ministerio Turco de Sanidad apoya oficialmente a Orphanet. Colabora con
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) Orphanet-Turquia en la recopilaciéon de datos y en la difusién de Orphanet
ra v en Turquia.
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7. Comunicacion

Por cuarto afo desde la creacidn de Orphanet, en 2012 se distribuyeron en congresos cuatro tipos de
folletos de 4 paginas en formato A4 y 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 informacion
e Un folleto para bidlogos médicos sobre Orphanet como fuente de informacién de test
biolégicos 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 informacién 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 sueco.

En 2012, un folleto en tamafo A5 para presentar una vista general de Orphanet en 3 lenguas (inglés,
francés y alemdn) y otro folleto en tamafio A5 presentando ORphadata fueron disefiados, impresos y
distribuidos.

Orphanet fue invitada a participar en mas de 120 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 (80), politicas de salud publica (19), clasificaciones de
enfermedades (6) o medicamentos huérfanos (3), acercamientos médicos y genéticos (16
presentaciones).

Orphanet dispuso de stands en 15 congresos distintos en 2012 (consulte debajo). 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 Nuremberg (Alemania) del 23 al 26 de junio de 2012.

Lista de congresos donde se dispusieron stands de Orphanet:

e ProRaris — International Rare Disease Day, Lausanne, Suiza, 25 de febrero de 2012

e RaDiOrg Information booth, Belgian University Hospitals, Bélgica, 27 de febrero-2 de marzo de
2012

e RE(ACT) Conference — International Congress On Research of Rare an Orphan Diseases, Basilea,
Suiza, 29 de febrero de 2012

e 3rd Rare disease symposium, Hannover, Alemania, 29 de febrero de 2012
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e 1st meeting of Orphanet-Portugal about Rare Diseases and Orphan Drugs and Regulation of
Genetic Testing. Oporto, Portugal, 20 de abril de 2012.

e 6th European Conference on Rare Diseases, Bruselas, Bélgica, 23-25 de mayo de 2012

e Congress of the French Societies of Paediatry and Surgical Paediatry, Burdeos, Francia, 6-9 de
junio de 2012

e European Society of Human Genetics meeting, Nuremberg, Alemania, 23-26 de junio de 2012

e Biospain 2012 - 6th International Meeting on Biotechnology, Bilbao, Espaifia, 19-21 de
septiembre de 2012

e National conference of medical genetics, lasi, Rumania, 4-6 de octubre de 2012

e Canadian College of Medical Geneticists Annual Scientific Meeting, Saskatoon, Canada, 18-20 de
octubre de 2012

e Meeting of the Sickle Cell Disease Association of Canada, Montreal, Quebec, Canada, 2 de
noviembre de 2012

e The American Society of Human Genetics (ASHG) congress, San Francisco, Estados Unidos, 6-10
de noviembre de 2012

e Orphanet promotional stand at the Research and Innovation Conference, Manchester, Reino
Unido, 3 de diciembre de 2012

e International Migrants Day, Hannover, Alemania, 18 de diciembre 2012
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