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1. Informacion general

El objetivo de Orphanet es ofrecer a la comunidad un amplio conjunto de informaciéon 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 el rango de prevalencia relevante, el rango de edad de inicio, el
modo de herencia y los genes asociados.

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, espanol, neerlandés, polaco, eslovaco,
griego y finlandés. Para algunas enfermedades escogidas, se producen y traducen guias de
emergencia y articulos para el publico en general.

Un conjunto de articulos de revision sobre enfermedades raras y guias de practica clinica.

Un listado de medicamentos huérfanos y medicamentos para el tratamiento de enfermedades
raras, en todas las etapas de desarrollo, desde la designacién de “medicamento huérfano”, hasta
la autorizacion de comercializacidn.

Un directorio de servicios especializados en los 37 paises socios, validado por expertos nacionales
y que ofrece informaciéon 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 cientifica publicados por otras revistas o sociedades cientificas. Mdas de 990
articulos han sido publicados con la autorizacién 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.
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Actualmente, Orphanet es el sitio mas completo en cuanto a documentos de referencia y ademas el
Unico proyecto que establece una relacidn entre las enfermedades, la informacién textual existente
sobre ellas y los servicios adecuados para pacientes, investigadores y profesionales de la salud.
Ademas, el contenido (y los datos) del sitio de Orphanet es robusto ya que estd validado por
expertos, se actualiza continuamente y se controla su calidad. Estos rasgos Unicos hacen de Orphanet
la web de referencia dedicada a las enfermedades raras ya que permite a las diferentes partes
interesadas, y en particular a los profesionales de la salud y a los investigadores, mantenerse al dia
ante la constante evolucién del conocimiento sobre las ER.

e lLa ontologia Orphanet de enfermedades raras (ORDO, Orphanet Rare Diseases Ontology)
producida en colaboracion con el EBI estd ahora disponible en Bioportal
(http://bioportal.bioontology.org/ontologies/ORDO). Supone una poderosa herramienta de

investigacion.

e El sitio web internacional y la base de datos han sido traducidos al neerlandés y desde junio de
2013 toda la informacion es accesible para los usuarios en este idioma.

e la enciclopedia de enfermedades raras ha sido ampliada y actualizada. Desde el 31 de diciembre
de 2013, algunos resimenes estan disponibles en finlandés, polaco, griego y eslovaco ademas de
en inglés, francés, aleman, italiano, espafiol, portugués y neerlandés. Las guias de emergencia
estdn disponibles en polaco ademas de en inglés, francés, aleman, italiano, espafiol y portugués.

e Se ha establecido una nueva coleccion de textos en la Enciclopedia de Orphanet. Esta dedicada a
las discapacidades asociadas a cada enfermedad rara y dirigida a los profesionales que trabajan
en el campo de la discapacidad asi como a los pacientes y sus familias.

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 cred un nuevo Informe de Orphanet sobre las infraestructuras europeas utiles para las
enfermedades raras.

e Se ha publicado el listado de enfermedades raras (en inglés y francés) como un Informe de
Orphanet para hacer mas efectiva la comunicacidn pero también para facilitar la recuperacién de
los cédigos ORPHA por parte de médicos y codificadores.

e Se ha 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 Se lanzd una aplicacion mévil de Orphanet para iPhone, iPad y Android, incluyendo el listado de
enfermedades raras, informacién textual y el inventario de centros expertos.

e ElInforme de Actividad de Orphanet 2012 ha sido traducido al francés, al italiano y al espariol.

e Los Procedimientos de Orphanet (Orphanet Standard Operating Procedures), segun los cuales los
equipos nacionales de Orphanet han acordado trabajar, han sido publicados en el sitio web.

e La nomenclatura de Orphanet ha sido incluida en diversos sistemas nacionales de informacién
sanitaria; se establecieron grupos de trabajo y colaboraciones en Francia, Alemania, Bélgica y
Letonia. Hay colaboraciones previstas con Grecia y Hungria.
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e Se ha afiadido los cddigos ORPHA a la modificacién alemana del ICD-10 (ICD-10-GM) para poder
codificar todas las ER dentro del sistema de codificacion aleman.

e Se lanzd una herramienta de registro en linea en Orphanet para permitir a los profesionales, las
asociaciones de pacientes y los investigadores proponer a Orphanet su informacion relativa a las
enfermedades raras o actualizarla.

2. El consorcio Orphanet

En los documentos de la Comision 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 Union Europea y también como elemento clave para cualquier plan o
estrategia nacional sobre enfermedades raras, que cada Estado Miembro ha sido animado a
desarrollar para finales de 2013.

En 2011, se puso en marcha el proyecto Orphanet Europe Joint Action, un instrumento que combina
la financiacion de la Comisidon Europea con cada uno de los participantes de los Estados Miembros,
asi como de Suiza, un socio colaborador. La accién conjunta comenzd el 1 de abril. 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 estd 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 financiacién 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 discuten la evolucién del proyecto en cuanto a su alcance y profundidad; aseguran su
coherencia y su progreso en relacidn a los desarrollos tecnolégicos y las necesidades de sus usuarios
finales, asi como su sostenibilidad.

El 7 de junio de 2013, tuvo lugar en Francia la Reunidn anual de socios de la Joint Action de Orphanet.
Se discutieron futuros instrumentos de financiacion para Orphanet con los representantes del comité
europeo. Durante el afio pasado, se analizaron diversas opciones y se decidié prolongar la Orphanet
Europe Joint Action hasta diciembre de 2014, pero la financiacién adicional sigue siendo un tema
pendiente a nivel europeo.
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Desde su creacién, la calidad de sus datos ha erigido 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 se expandid mdas hacia el oeste para incluir a Canada. En 2012, el consorcio se
propagd hacia Australasia con la unién de Australia Occidental. En 2013, continuaron las
negociaciones con otros paises pero la falta de recursos a nivel central para apoyar la carga de
trabajo de coordinacion, formacidn y control de calidad generada por los nuevos socios evitd la
expansion de la red hasta el hallazgo de un nuevo modelo econémico.

2.3.1.EL EQUIPO 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 coordinacidon de las actividades del consorcio, de la
infraestructura y la programacion informatica del proyecto, la base de datos de enfermedades raras y
la produccién de la enciclopedia, asi como del control de calidad del directorio de recursos en los
paises participantes.

El equipo coordinador estda ademds a cargo de la actualizacion de la base de datos de los
medicamentos en desarrollo, desde la etapa de designacion como medicamento huérfano a la
autorizacién de comercializacidn y su disponibilidad en cada pais.

2.3.2.50ci0s

El establecimiento de un directorio de servicios tan sélo puede alcanzarse mediante la consolidacion
de la recogida de datos a nivel nacional. La identificacién 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 desarrollo del trabajo de los documentalistas cientificos, en términos de
fuentes de documentacidn, servicios administrativos y acceso a la red.

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

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 los equipos polaco, finlandés, eslovaco y griego estan traduciendo
la enciclopedia.
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La gestién 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.

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:

Hannover Medical School

Center of Medical genetics and Primary Health of Armenia

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

Gesundheit Osterreich 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 (Vaestoliitto) & Rinnekoti
National Institute of Health and Medical Research

Institute of Child Health Athens

National Institute for Health Development

National Centre for Medical Genetics

Meir Medical Center, Kfar Saba

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, IBMC

The University of Manchester

2nd Faculty of Medicine, Charles University in Prague

Rumania: Medical University of Pharmacy “Gregory T. Popa”

Serbia: Institute of Molecular Genetics and Genetic Engineering-Belgrade University
Suecia: Karolinska Institute
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Suiza: CMU, Institute of Medical Genetics
Turquia: Department of Human and Medical Genetics, University of Istanbul

Fig. 1 Socios del consorcio Orphanet
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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 o, 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 y 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,
validacién e inclusion de los datos sobre ensayos clinicos, laboratorios médicos, 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 validacion y un control de calidad, y tienen lugar
actualizaciones regulares con otros equipos nacionales via intranet.

Ademas, regularmente se ha desarrollado servicios adicionales y nuevas colaboraciones para
solucionar el asunto de la dispersidn de informacidn y para dirigirse a las necesidades especificas de
las diferentes partes interesadas.

tanguages: PR N P | 00 | OF | BE |

orphanet
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Otner documents
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.
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destacado en una zona especifica. Finalmente,  Fig 2 Pagina de inicio del portal Orphanet en 2013
OrphaNews, el boletin producido conjuntamente
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por Orphanet y por el Comité de Expertos en Enfermedades Raras de la Union 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.

3.1.1.INDEXACION POR MOTORES DE BUSQUEDA

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 3.130.000 respuestas.

Los usuarios acceden al sitio web Orphanet principalmente a través de motores de busqueda (83,6%
de las visitas, seglin 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%).

7,836,101 people visited this site

B Organic Search
M Direct

Referral
M Social

Fig. 3 Distribucion de las fuentes de trafico

(Fuente: Google Analytics, desde el 1 de enero de 2013 al 31 de diciembre de 2013)

La riqueza de la informacion disponible en el sitio web atrae una cantidad considerable de visitas
gracias a un corpus importante de palabras clave (y no sélo 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
954.307 palabras clave diferentes generan tréfico al sitio Web.

Desde noviembre de 2009, Google Analytics permite a los usuarios rastrear las visitas realizadas
desde dispositivos méviles (teléfonos inteligentes, tabletas...). Estas visitas representan el 23% de
todas las visitas en 2013, es decir, 1.791.223 visitas. En 2012, tan sélo representaba el 12% (525.769
visitas).
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3.1.2.AUDIENCIA DEL SITIO WEB

En 2013, mas de 20 millones de pdginas fueron visitadas, lo que supone una media de 54.000 paginas
por dia. Este nimero ha incrementado un 61% en comparacién con 2012 (12,2 millones de paginas
vistas en 2012).

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 2013, que es aproximadamente la misma cantidad que
en 2012.

Los usuarios proceden de 211 paises. Los diez primeros paises son: Francia, ltalia, Estados Unidos,
Alemania, Espafia, México, Brasil, Canada, Bélgica y Suiza.

Audience Overview 1 Jan 2013- 31 Dec 2013
Al Visits
100.00%
Overview
# Visks
1,300,000
L /___-\
00,000 S
Ao 2013 daty 2013 Cotoper 2013

5,661,866 people visited this site

M new \vistor I Retuming Viskor

isis Unigue Visiors Pageniens
7,836,100 5,661,866 19,691,139
Pages / Vislt g Vislt Duration Bounce Rate
2.51 0001:36  66.04%

%% New Visks

69.95%

Fig. 4 Consultas del sitio web de Orphanet en 2013

(Fuente: Google Analytics, desde el 1 de enero de 2013 al 31 de diciembre de 2013)

3.1.3.L0S 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 pdginas web nacionales
dedicadas a cada pais socio permiten tener un punto de acceso en sus idiomas oriundos. Las paginas
nacionales incluyen informacién 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 siete idiomas.
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El incremento general del nimero de visitas, a todos los sitios web en su conjunto, refleja el aumento
del conocimiento por parte de los usuarios de la existencia de estos puntos de acceso nacionales.

3.1.4.FUNCIONALIDADES ADICIONALES EN 2013

Lanzamiento de la aplicacion moévil de Orphanet
Orphanet lanzé en 2013 su aplicacion mavil; estd disponible para iPhone, iPad y Android. La
aplicacion Orphanet puede descargarse gratuitamente en Apple store y Google Play Store.

El principal objetivo de esta aplicacion no es reproducir el sitio web de Orphanet, sino dar acceso sin
una conexion a Internet a los servicios que pueden resultar Utiles, en 6 idiomas del sitio web de
Orphanet (inglés, francés, aleman, italiano, portugués y espafiol).

La aplicacidn da acceso a:

e la lista de enfermedades raras (sus resumenes, ficha de identificacién y otras fuentes de
informacidn). La busqueda puede realizarse por el nombre de la enfermedad, un sinénimo o el
numero ORPHA.

e la pestafa de centros expertos (consultas clinicas) permite buscar un centro experto por el
nombre de la enfermedad, el nombre del centro o por el profesional. Las opciones de busqueda
avanzada permiten buscar por pais: se puede especificar si se estd buscando por un centro
experto que realiza consulta genética o direccion médica, y para adultos o para nifos. La
localizacion del centro se etiqueta en un mapa, dando la posibilidad de encontrar el mejor
itinerario desde donde se estd hasta la consulta.

e las guias de emergencia pueden buscarse por nombre de la enfermedad, sinédnimo o nimero
ORPHA. La lista mostrada es la de enfermedades que tienen una guia de emergencia en al menos
uno de los 7 idiomas del sitio web de Orphanet.

Orphanet en neerlandés

En junio de 2013, Orphanet extendio su alcance lanzando su version en neerlandés. La traduccion del
sitio web era una de las medidas recomendadas por la Fundacion Belga de Enfermedades Raras y
Medicamentos Huérfanos (en 2011). El Instituto Cientifico Belga de Salud Publica recibe financiacion
del Instituto Nacional del Seguro de Enfermedad e Invalidez (INAMI-RIZIV) para la traduccion del
portal Orphanet al neerlandés (paginas web estructurales, las listas con términos médicos y los
resimenes cientificos). Los equipos holandeses y belgas de Orphanet estan trabajando en
colaboracién para validar las traducciones. Esto no sélo proporciona un apoyo adicional, sino que
también asegura que ciertos sinénimos neerlandeses relevantes para los Paises Bajos (pero no para
Bélgica) estan incluidos en la base de datos.
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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
aumento de la demanda (se han visto mas de un millén de pdaginas 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 reorganizacion completa y a la compra de nuevas licencias de software y servidores
mas potentes.

Los servidores de produccion fueron reubicados en el mayor centro de datos publico de Francia, el
CINES (Centre Informatique National de I'Enseignement Supérieur). Para garantizar la seguridad
estructural, los servidores de desarrollo estan alojados en un edificio del INSERM cercano al CINES y
conectados a éstos por fibra dptica. Esto permite tener una excelente conectividad entre los
servidores de produccion, los servidores de desarrollo y entornos de copia de seguridad.

Muchos entornos de produccion estan en el lugar: entornos administrativos, de preproduccion,
conservacién y desarrollo. Esto hace que el Plan de Recuperacion de la Actividad (PRA) del sitio web
de Orphanet sea muy eficiente.

Las operaciones de migracion tuvieron lugar entre marzo y septiembre de 2012. La migracion de los
servicios se produjo sin ninguna interrupcién del acceso al sitio web de Orphanet, con menos de una
semana de inconvenientes para los demadas servicios. También aseguramos el acceso a las
herramientas de administracién usadas por el equipo de coordinacidn tanto en Francia como
internacionalmente. Para ello, creamos una VPN (red privada virtual) de servidores y desplegamos
clientes VPN entre los equipos en los 37 paises.

Se llegd al aifio 2013 sin ningun problema importante y con una disponibilidad elevada del sitio web
www.orpha.net a pesar de un incremento en el nimero de visitantes, especialmente en los ultimos
tres meses.
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Fig. 5 La arquitectura informdtica de Orphanet de 2013

Orphanet ofrece un completo inventario de enfermedades raras clasificado segin un sistema de
clasificacion poli-jerarquico de enfermedades raras. Como surgen nuevos conocimientos cientificos,
el inventario de ER de Orphanet y su sistema de clasificacién se mantienen con la actualizacién y
adicion regular de enfermedades empleando dos fuentes no exclusivas: fuentes documentadas y/o
asesoramiento experto. Desde 2013, la base de datos de enfermedades contiene 9.264
enfermedades o grupos de enfermedades y sus sindnimos. Este sistema extensivo y evolutivo
consiste en clasificaciones organizadas segun la especialidad médica y/o quirdrgica que maneja los
aspectos especificos de cada enfermedad rara dentro del sistema sanitario. Las enfermedades se han
clasificado dentro de cada especialidad segun criterios clinicos o etioldgicos relevantes para su
diagndstico o tratamiento. La clasificacion de Orphanet proporciona el alcance y el nivel de detalle
gue necesitan los profesionales de la salud y puede verse directamente en el sitio web y/o extraerse
desde Orphadata en formato XML (www.orphadata.org/cgi-bin/inc/product3.inc.php).

3.3.1.INDEXACION DE LAS ENFERMEDADES RARAS

Las enfermedades raras estdn indexadas con los cédigos ICD-10. La indexacién con los cédigos ICD10
sigue una serie de reglas que dependen de si las enfermedades raras estdan mencionadas o no en la
lista tabular o en el indice del ICD10. Para enfermedades que no estan listadas en el ICD, se han
establecido las reglas para la atribucién de un cédigo ICD10.
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La indexacidén 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. Para cada
término fenotipico asociado con una enfermedad rara, se indica la frecuencia de su aparicién (muy
frecuente, frecuente, ocasional).

Las fichas identificativas de las enfermedades han sido mejoradas con referencias adicionales y datos
epidemioldgicos. Las enfermedades también estan enlazadas a uno o varios nimeros 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.

La correlacidn exacta entre la nomenclatura ORPHA y otras terminologias (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). La correlacién se hace de

forma semiautomatica y se supervisa manualmente. Las actualizaciones siguen a cada lanzamiento
de UMLS.

3.3.2.0NTOLOGIA ORPHANET DE ENFERMEDADES RARAS

En enero de 2014, la Ontologia Orphanet de Enfermedades Raras (ORDO, Orphanet Rare Diseases
Ontology) se lanzé en tres sitios web:

http://bioportal.bioontology.org/ontologies/ORDO

http://www.ebi.ac.uk/ontology-lookup/?termld=Orphanet:98724

http://www.orphadata.org/cgi-bin/inc/ordo orphanet.inc.php

ORDO se desarrolléd conjuntamente en 2013 por Orphanet y el EBI para ofrecer un vocabulario
estructurado para las enfermedades raras mostrando las relaciones entre enfermedades, genes y
otras caracteristicas relevantes que formaran una fuente de informacién util para el andlisis
computacional de las enfermedades raras. Se deriva de la base de datos de Orphanet. Integra una
nosologia (clasificacion de enfermedades raras), relaciones (relaciones gen-enfermedad, datos
epidemioldgicos) y conexiones con otras terminologias (MeSH, SNOMED CT, UMLS, MedDRA), bases
de datos (OMIM, UniProtKB, HGNC, ensembl, Reactome, IUPHAR, Genatlas) o clasificaciones (ICD10).
La ontologia serd mantenida por Orphanet y se completara mas adelante con nuevos datos. Puede
navegarse por las clasificaciones de Orphanet en la vista OLS. La Ontologia Orphanet de
Enfermedades Raras se actualiza mensualmente y sigue las directrices OBO sobre términos
obsoletos. Constituye la ontologia de enfermedades raras oficial producida y mantenida por
Orphanet (INSERM, US14).
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Los genes implicados en enfermedades raras (genes patogénicos y de susceptibilidad) han sido
introducidos en la base de datos y actualizados regularmente segln las nuevas publicaciones
cientificas. Los genes estan 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 informacién 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
automaticamente anotaciones de genomas eucariotas seleccionados), Reactome (una base de datos
de rutas bioldgicas de EBI, de cédigo abierto, acceso libre, gestionada manualmente y revisada por
pares) e IUPHAR (la Unién Internacional de Farmacologia Basica y Clinica). Las relaciones entre un
gen y una enfermedad son marcadas como causantes, modificadoras (ambos de mutaciones
germinales o somaticas), principales factores de susceptibilidad o que juegan un papel en el fenotipo
(para las anomalias cromosdmicas). Los genes candidatos también se incluyen sélo cuando se ponen
a prueba en un entorno clinico. Estas anotaciones suponen un servicio de valor afiadido Unico para
los investigadores.
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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.ENCICLOPEDIA PARA PROFESIONALES DE LA SALUD

e 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 informacién 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 validacion de los datos ya existentes. Los resimenes estan estructurados
en secciones segun la Definicidn de la enfermedad — Epidemiologia — Descripcién clinica — Etiologia —
Métodos diagndsticos — Diagndstico diferencial — Diagndstico prenatal (si es relevante) — Consejo
genético (si es relevante) — Manejo y tratamiento — Prondstico. Desde diciembre de 2013, hay
disponibles 4.574 resumenes en linea. Son traducidos sistemdaticamente en las otras seis lenguas
(francés, italiano, espafiol, aleman, portugués y neerlandés). Ademads, desde el 31 de diciembre de
2013, estan disponibles 293 resumenes en finlandés, 331 en polaco, 103 en eslovaco y 40 en griego.

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 seccidn especifica para su uso) y a los servicios de urgencias de los hospitales. Estas guias
practicas se producen en colaboracién con los centros de referencia y las asociaciones de pacientes
franceses, y son revisadas por médicos de servicios de urgencia provenientes de sociedades
cientificas: en la actualidad hay 56 guias de emergencia en linea en francés. Estan siendo traducidas
en seis lenguas (inglés, aleman, italiano, portugués, espafiol y polaco). Actualmente, hay 22 guias de
emergencia disponibles en inglés, 22 en espafiol, 25 en italiano, 18 en portugués, 7 en polaco y una
en aleman. Hay 32 guias de emergencia nuevas desde 2012.
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Fig. 7 Consulta de las guias de emergencia por idioma en 2013

En 2013, se consultaron las guias en mas de 340.000 ocasiones, respecto a las 200.000 de 2012, lo
que representa un incremento del 70% en un afio. Este incremento global refleja la expansién de la
coleccion en las diferentes lenguas.

Idioma Numero de guias

5000 1 Aleman 1

4000 + Inglés 22
Espanol 22

3000 +~ Francés 56

2000 Italiano 25
Portugués 18

1000 7 Tabla 1. Guias de emergencia disponibles

0 4 . . . . . . por idioma en 2013
DE EM ES FR T PT

Fig. 8 Numero de consultas de las guias de emergencia
por idioma

La relacién entre el nimero de consultas para cada lengua con el nimero de guias muestra que esta
coleccion es un éxito en varias lenguas, como el francés, italiano, espafiol y portugués. A pesar de
qgue hay sdlo una guia en aleman, ésta es muy consultada. Por otro lado, el limitado niumero 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 (por favor, dirijase al apartado 3.5.4).
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3.5.2.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. Iniciada en 2011, los textos de la enciclopedia para el publico en
general han sido enriquecidos con paragrafos de las consecuencias funcionales de las enfermedades
raras incluyendo: discapacidades resultantes de la enfermedad, medidas médicas y sociales para
prevenir/limitarlas y consecuencias de las discapacidades en el dia a dia.

Desde el 31 de diciembre de 2013, 131 textos propios en francés estan en linea. Los documentos de
esta enciclopedia han sido descargados mas de 360.000 veces al mes, lo que corresponde a mas de
4,3 millones de descargas en 2013.
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400000 - — —
300000 - —| — — —_ — — -
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Fig. 9 Numero total de descargas de los textos de la enciclopedia de Orphanet para el publico en general en
2013

3.5.3.NUEVOS PRODUCTOS EN 2013

Fichas de discapacidad

Como parte de la colaboracién entre CNSA (Caisse nationale de solidarité pour I'autonomie) y el
INSERM, Orphanet ofrece ahora una nueva coleccion de textos denominados “fichas de
discapacidad” en la Enciclopedia Orphanet de Discapacidad dedicada a las discapacidades asociadas
con cada enfermedad rara. Esta nueva colecciéon esta dirigida a los profesionales que trabajan en el
campo de la discapacidad asi como a los pacientes y sus familias. Estos textos han sido elaborados
para entender mejor y evaluar las necesidades de las personas con discapacidades asociadas con una
enfermedad rara y promover una guia y un soporte adecuados en el sistema nacional de salud asi
como en el sistema de atencidn y apoyo social.

Cada ficha contiene una descripcion de la enfermedad (adaptada desde el texto correspondiente de
la enciclopedia Orphanet para profesionales) y estd enfocada en las medidas relacionadas con la
discapacidad y sus consecuencias en la vida diaria (tomadas del correspondiente texto de la
enciclopedia Orphanet para el publico en general).
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Estos textos estan disponibles en el sitio web de Orphanet a través del enlace “Fichas de
discapacidad” al pie de la pagina en la que se describe la enfermedad asi como en las pestaiias
“Enciclopedia para profesionales” y “Enciclopedia para pacientes”. Trece de estas fichas estan
disponibles en linea desde noviembre de 2013.

3.5.4.ENLACES A RECURSOS EXTERNOS SOBRE ENFERMEDADES RARAS

Con el propdsito de ampliar el nimero de articulos de revision disponibles en linea y para difundir los
articulos que se ajustan a los criterios de calidad de Orphanet, el equipo editorial también esta a
cargo de identificar los articulos adecuados para su publicacién en el sitio web producidos por otras
revistas o sociedades cientificas. Se pide autorizacidon 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. A fecha de 31 de diciembre de 2013, 59 articulos de revision (excluyendo aquellos
publicados en Orphanet Journal of Rare Diseases) estaban disponibles en el sitio web.

e Articulos de revision de genética clinica

Se trata de 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. A fecha de 31 de diciembre de
2013, la colecciéon de articulos de revision de genética clinica constaba de 600 articulos de
GeneReviews, de los cuales 53 se publicaron en 2013.

e Guias para el diagndstico genético

Esta coleccion incluye recomendaciones resumidas con el propdsito 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). A fecha de 31
de diciembre de 2013, 100 recomendaciones estaban disponibles en el sitio web.

e Articulos para el publico en general

Los textos destinados al publico en general, producidos externamente por centros expertos o
asociaciones de pacientes (elaborados de acuerdo a una metodologia fiable), en cualquier otra
lengua son ahora seleccionados y, si se concede el permiso, los textos se depositan en el sitio web de
Orphanet. Hay 33 articulos disponibles en el sitio web de los que 5 han sido publicados en 2013.
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e Guias de emergencia

Orphanet ha establecido una colaboracién con The British Inherited Metabolic Disease Group
(BIMDG) para ofrecer enlaces a las guias de emergencia que ellos producen. Actualmente hay 22
guias de emergencia externas disponibles en inglés.

Orphanet ofrece un directorio de:
e Centros expertos
e Laboratorios médicos
e Asociaciones de pacientes
e Ensayos clinicos
e Registros de pacientes
e Registros de mutaciones
e Biobancos
e Proyectos de investigacidn activos

Los datos se recogen tanto de fuentes nacionales oficiales, como proactivamente de fuentes no
oficiales por los documentalistas cientificos de cada pais. Los datos pasan por un proceso de
validacién previo a su publicacién con el fin decontrolar su calidad. El objetivo de este proceso de
multiples pasos es generar datos de alta calidad y precisidon: completos, validos, consistentes, Unicos
y uniformes con otros datos de la base de datos.

Para los datos que provienen de fuentes oficiales, no se requiere un proceso de validacion
preliminar. Cuando proceden de fuentes no oficiales, los datos se someten a un proceso de
validacién previo definido en cada pais siguiendo reglas establecidas a nivel nacional y finalmente por
parte de las autoridades sanitarias, para asegurar la relevancia de los datos para la comunidad de las
enfermedades raras. Una vez al mes se realiza una segunda ronda de validacidon a nivel de la
coordinacion de Orphanet respecto a los criterios de relevancia para las enfermedades raras,
coherencia con los datos de otros paises e indexacidon adecuada con los sistemas de clasificacién de
enfermedades. Por ultimo, se lleva a cabo una tercera ronda de control de calidad de los datos
publicados en linea siguiendo un proceso definido a nivel nacional (p.e. revisidn anual por el Comité
Cientifico Asesor, o por las autoridades competentes).

Periddicamente, los datos publicados son verificados y actualizados (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 2013, los paises que gestionaron la recopilacion de datos y la actualizacidn a nivel nacional fueron:
Alemania, Austria, Bélgica, Canada-Quebec, Croacia, Eslovaquia, Espaiia, Finlandia, Francia, Grecia,
Hungria, Irlanda, Italia, Lituania, Letonia, Marruecos, Paises Bajos, Polonia, Portugal, Reino Unido,
Republica Checa, Suecia y Suiza.

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

Orphoqet Languages: FR [JEfl]l s | oE | 1T | PT | ML

Hasmgpage
The portal for rare diseases and orphan Rai 19.544 profesionales recogidos en la base de datos Help

drugs
0 g — rare drseaseparrenrs are NnuUrmerous
i Inserm [2]

Orphan Expert Research Patient Professionals Other
drugs centres tests and trials | organisations nsllainutd information
i ions

‘ Search by sign Encyclopaedia for | Encyclopaedia for Emergency

patients professionals guidelines

4 —

2.557 asociaciones de pacientes

Homepage » Rare diseases A Search

6.545 centros expertos

2.857 Laboratorios de investigacién

4.293 Proyectos de investigacion de

1.668 Laboratorios médicos dedicados al diagndstico 1.708 enfermedades

35.602 Test de laboratorios médicos para 3.491 2.107 Ensayos clinicos para 566
enfermedades enfermedades en 29 paises

650 Registros de pacientes
614 Registros de mutaciones

Fig.10 Directorio de recursos expertos en 31 paises en 2013

3.6.1.FUNCIONALIDADES ADICIONALES EN 2013

En diciembre de 2013, Orphanet lanzé una herramienta de registro en web para que los
profesionales puedan registrar/actualizar sus actividades relacionadas con las enfermedades raras.

Un espacio de trabajo personal les permite comprobar y actualizar sus actividades ya registradas con
nosotros y también informar de sus nuevas actividades relacionadas con las enfermedades raras.

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

Los laboratorios médicos listados en Orphanet son aquellos que ofrecen pruebas para el diagndstico
de una enfermedad rara, y aquellos que realizan pruebas genéticas 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 (1ISO 9000, 2000 sistemas de gestion de calidad -
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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 evaluacion 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 informacidn sobre la participacion en EQA la proporcionan anualmente CF Network, CEQA, EMQN
y UKNEQAS Cytogenetics, con el consentimiento de los laboratorios pertinentes. Para los otros
proveedores de EQA, la informacidon es validada por Orphanet mediante la recepcidon 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
gue después hayan obtenido o no la autorizacidon de comercializacion. 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.

La situacidn reglamentaria de los medicamentos en Europa es recopilada en 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).

El listado de medicamentos huérfanos se publica 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 Para Europa
- 766 sustancias ligadas a mas de 974 designaciones huérfanas (respecto a 393
enfermedades)
- 156 autorizaciones de comercializacion europeas (de las cuales, 68 cuentan con
designacién huérfana y 88 carecen de una designacidn huérfana previa) (respecto a 182
enfermedades)
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e Para Estados Unidos
- 386 sustancias ligadas a mas de 445 designaciones huérfanas (respecto a 306
enfermedades)
- 163 autorizaciones de comercializacion en EEUU tras su designacion huérfana (respecto a
157 enfermedades).

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

adopciodn 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 extraccidon parcial de los almacenados en
Orphanet y se actualizan mensualmente. Su acceso es gratuito en seis idiomas (aleman, espafiol,
francés, inglés, italiano y portugués), y 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
Enfermedades con sus genes asociados

Nouvs~wDN

Ontologia Orphanet de enfermedades raras

Productos accesibles en Orphanet tras la firma de un Acuerdo de Transferencia de Material (MTA):
1. Informacion textual

Asociaciones de pacientes

Consultas expertas

Laboratorios clinicos

Medicamentos huérfanos

o v A WwWwN

Actividades de investigacion

Los datos estan disponibles ya sea gratuitamente (instituciones académicas) o mediante una cuota
(industria).

Orphadata ofrece una guia a los usuarios que define y describe los elementos del conjunto de datos.
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Desde enero de 2013, los productos de Orphadata se descargaron mas de 118.000 veces, con una

media de 9.880 descargas al mes.
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Fig.11 Numero total de productos descargados desde la web de Orphadata en 2013

El producto de Orphadata mas solicitado es el inventario de enfermedades con sus signos clinicos.

M 1. Diseases and cross-
referencing

M 2. Epidemiclogical data

m 3. Orphanet classifications

M 4. Diseases with their
clinical signs

B 5. Thesaurus of clinical
signs

M 6. Diseases with their
a@ssociated genes

Fig.12 Distribucién de las descargas del conjunto de datos de acceso gratuito
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Fig.13 Distribucién de las descargas del conjunto de datos que requieren un Acuerdo de Transferencia de

18.Informes de Orphanet

Material

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.

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

Los Informes de Orphanet tienen muchas descargas: en 2013, se consultaron mas de 1.675 Informes

de Orphanet. Esto representa un incremento del 100% respecto a 2012 (aproximadamente unas

800.000 descargas).

Inglés Francés | Aleman Italiano | Portugués Espafiol | Total
Listado de enfermedades 341.750 | 362.684 | Traduccién 436 Traduccion 274 705.144
raras en curso €n curso
Prevalencia o nimero de 86.355 29.277 12.172 14.066 | 13.433 17.468 | 172.771
casos publicados por orden
alfabético de
enfermedades
Enfermedades por orden 25.893 | 24.306 | 6.100 10.849 | 16.137 19.268 | 102.553
de prevalencia decreciente
o por nimero de casos
publicados
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Registros de pacientes en Europa 52.926 | - - - - 52.926

Listado de medicamentos huérfanos 118.329 | 33.161 7.888 19.636 | 3.122 17.384 | 199.520

en Europa
Informe de actividad 2012 139.984 | 13.965 | - 3.555 | - 6.970 | 164.474
Total 766.079 | 463.393 | 26.160 | 44.987 | 36.247 | 61.364 | 1.398.230

Tabla 2. Numero de descargas de los Informes de Orphanet en 2013 por lengua

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.
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Fig.14 Numero de descargas de los informes de Orphanet traducidos a todos los idiomas de Orphanet

3.9.1.INFORMES ADICIONALES EN 2013

En 2013 se publicaron dos nuevos informes:

- El listado de enfermedades raras en orden alfabético con su nimero ORPHA asociado
para una comunicacién mas efectiva pero también para facilitar la recuperacién del
codigo ORPHA a los médicos y codificadores. También fue el informe de la coleccién con
mayor éxito, con 705.000 descargas en 2013 en francés e inglés. Se traducird a los otros
idiomas de Orphanet en 2014.

- El listado de infraestructuras de investigacion uatiles para las enfermedades raras en
Europa por pais, en inglés.
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Dos veces al mes, se realiza una revision de la
literatura para actualizar la base de datos y recopilar
noticias para publicarlas en OrphaNews, cuya
suscripcidon es gratuita. OrphaNews presenta una
visién general de las noticias cientificas y politicas
sobre enfermedades raras y medicamentos
huérfanos. Es la herramienta de comunicacidn de la
comunidad cientifica de enfermedades raras y se
produce conjuntamente entre Orphanet y Ia
EUCERD Joint Action.

OrphaNews en su versidon en inglés cuenta con mas
de 14.700 suscriptores. Orphanews en su version
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Fig. 15 P4ginas de inicio de Orphanews en 2013

francesa tiene mas de 8.800 suscriptores y en italiano mas de 4.000.

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 afio de existencia (2006) y fue

seleccionada por Thompson Scientific tan solo dos afios después de su publicacidon. Su factor de

impacto actual es de 4.32. En 2013, se enviaron 427 publicaciones a la revista. De éstas, 199 fueron

aceptadas para su publicacion.

4. Usuarios

Encuesta de satisfaccion de los usuarios de Orphanet en 2013

A finales de 2013, se llevd a cabo una encuesta en linea durante dos semanas (desde el 21 de

noviembre al 5 de diciembre). La satisfaccion de los usuarios del portal fue evaluada solicitdndoles

cumplimentar un corto cuestionario en linea.

Los siguientes resultados presentan las respuestas recogidas en todos los idiomas (neerlandés, inglés,

francés, aleman, italiano, portugués y espafiol).
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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 / su entorno / asociaciones de
pacientes, investigacidon, industria, administrador / responsable de politicas sanitarias, educacion /
comunicacion y estudiantes), y se incluyd un campo de texto libre para que otros tipos de usuarios
incluyeran su profesién. Tan solo era posible una respuesta.

Opciones de respuesta Porcentaje de respuesta N2 de respuestas

Profesional de la salud 47% 1.238
Paciente / su entorno / asociaciones de pacientes 22% 871
Investigacion 9% 140
Industria 1% 35
Administrador / responsable de politicas sanitarias 2% 41
Educacidn / comunicacién 2% 54
Estudiante 15% 316
Otros 3% 127
Respuestas a la pregunta 2.822

By what capacity are you consulting the Orphanet
website TODAY?

Other
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Tabla 3. Distribucion de las respuestas a la encuesta de usuarios de 2013 entre las categorias propuestas

La categoria con mayor nimero de respuestas es la de profesionales de la salud (47%). Le sigue la de
pacientes y su entorno (incluyendo asociaciones de pacientes, federaciones y grupos de soporte) con
un 22% de respuestas.

Después, para cada categoria, se solicitaba a los encuestados elegir la subcategoria que mejor los
describiera.
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Profesionales de la salud (n=1.230):

Opciones de respuesta Porcentaje de respuesta | N2 de respuestas
Especialista en hospital 37% 460
Médico de cabecera 10% 125
Especialista independiente 9% 116
Experto en enfermedades raras 3% 34
Servicios publicos de salud 4% 50
Servicio de salud / seguro médico 3% 33
Farmacéutico de hospital 1% 13
Farmacéutico independiente 1% 15
Bidlogo especializado en enfermedades raras 3% 40
Bidlogo no especializado en enfermedades raras 2% 27
Enfermero 4% 50
Otro cuidador profesional (no enfermero) 6% 69
Asesor genético 4% 44
Otro 13% 154

Tabla 4. Distribucion de las respuestas a la encuesta de usuarios de 2013 entre la subcategoria de los
profesionales de la salud

Pacientes / su entorno (n=863):

Opciones de respuesta Porcentaje de respuesta | N2 de respuestas
Paciente 49% 421

Madre / padre / hijo de un paciente 28% 241

Otro miembro de la familia 11% 93

Amigo de un paciente 6% 54

Miembro de una asociacion de pacientes 2% 15
Administracion de una asociacién de pacientes 2% 18

Otro 2% 21

Tabla 5. Distribucion de las respuestas a la encuesta de usuarios de 2013 entre la subcategoria de los pacientes
y su entorno

Investigacion (n=133):

Opciones de respuesta Porcentaje de respuesta | N2 de respuestas
Investigador académico / clinico 27% 36

Investigador académico / basico 32% 43

Investigador en el dmbito industrial 10% 13
Bioinformatico 7% 9

Economista de la salud 3%

Ciencias sociales 5% 7

Otro 16% 21

Tabla 6. Distribucion de las respuestas a la encuesta de usuarios de 2013 entre la subcategoria de investigacion
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La categoria de “Ciencias sociales” reune al 5% de los investigadores, subrayando el surgimiento de
este dominio en el campo de las enfermedades raras.

Industria (n=36):

Opciones de respuesta Porcentaje de respuesta | N2 de respuestas
Biotecnologia y farmacéutica 85% 29

Aseguradora médica privada 0

Asesor para la industria 15% 5

Inversor / promotor de negocios 0

Otro 0

Tabla 7. Distribucion de las respuestas a la encuesta de usuarios de 2013 entre la subcategoria de industria

Administrador / responsable de politicas sanitarias (n=41):

Opciones de respuesta Porcentaje de respuesta | N2 de respuestas
Administracion gubernamental 41% 17
Administracién de un hospital 37% 15
Administracion europea 0% 0

Otro 22% 9

Tabla 8. Distribucion de las respuestas a la encuesta de usuarios de 2013 entre la subcategoria de
administrador / responsable de politicas sanitarias

Educacién / comunicacion (n=54):

Opciones de respuesta Porcentaje de respuesta | N2 de respuestas
Periodista 7% 4

Bibliotecario 4% 2

Webmaster 2% 1

Profesor (educaciéon primaria / secundaria) 18% 10

Profesor (educacidn superior) 26% 14

Otro 43% 23

Tabla 9. Distribucidn de las respuestas a la encuesta de usuarios de 2013 entre la subcategoria de educacién /
comunicacion

Estudiantes (n=313):

Opciones de respuesta Porcentaje de respuesta | N2 de respuestas
Estudiante de medicina 74% 231
Otros estudios 26% 82

Tabla 10. Distribucion de las respuestas a la encuesta de usuarios de 2013 entre la subcategoria de estudiantes

En la categoria “Otros”, la mayoria son estudiantes de biologia, pero también en biotecnologia,
bioinformatica, farmacia o enfermeria.
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PREGUNTA 2
¢ CON QUE FRECUENCIA VISITA ORPHANET?

Alrededor del 65% de los que respondieron a esta encuesta son usuarios regulares, mientras que el

34% visitaba Orphanet por primera vez.

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.

Other (please specify)

Dan't know — justcurious

Wisit to register your activity in Orphanet
Information on the newsletter
Information on the Orphanet project
Information on orphan drugs in general
Information on rare diseases in general
Information on registries

Information on patient organisations
Information on specialist clinics
Information on clinical trials
Information on research projects
Information on lahoratony tests

Information for a specific disease

o

500 1000 1500 2000 2500

Fig. 16 Informacién buscada en Orphanet por los usuarios que respondieron a la encuesta de 2013

PREGUNTA 4

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

RARAS?

Esta pregunta permitid determinar que otros sitios web son visitados por las personas que buscan

informacién sobre enfermedades raras. Era posible marcar mas de una opcion.
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Fig. 17 Otras paginas web de ER visitadas por los usuarios que respondieron a la encuesta de 2013

Para obtener informaciéon sobre enfermedades raras, Pubmed es usado por el 44% de los que
respondieron a esta pregunta; Pubmed es consultado masivamente por profesionales de la salud
(67%), investigadores (72%) y profesionales de la industria (72%). OMIM es utilizada principalmente
por profesionales de la salud (36%), investigadores (37%) y no por pacientes o profesionales de la
industria. Los sitios web de asociaciones de pacientes o fundaciones son consultadas con mayor
frecuencia por profesionales de la industria (50%) o pacientes (40%).

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

PREGUNTA 5
¢ DESDE DONDE ESTA ACCEDIENDO A ORPHANET HOY?

Opciones de respuesta Porcentaje de respuesta | N2 de respuestas
A través de un ordenador en el trabajo 37% 1.006

A través de un ordenador en casa 52% 1.419

A través de un ordenador en un cibercafé 1% 30

A través de un dispositivo movil 10% 267
(Smartphone, tableta)

Tabla 11. Acceso a Orphanet por los usuarios que respondieron a la encuesta de 2013

El acceso a Orphanet de los usuarios a través de un dispositivo movil se ha duplicado desde el afio
pasado.
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PREGUNTA 6
¢ HA DESCARGADO LA APLICACION DE ORPHANET?

Opciones de respuesta Porcentaje de respuesta | N2 de respuestas
Si 7% 189
No 93% 2.527

Tabla 12. Descarga de la aplicacién de Orphanet por los usuarios que respondieron a la encuesta de 2013

5. Redes: las colaboraciones nacionales e internacionales de
Orphanet

La Organizacién Mundial de la Salud (OMS) y Orphanet colaboran en la revisidén 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. El Grupo Consultivo Tematico sobre Enfermedades Raras (RD-
TAG) ha gestionado, por lo tanto, el proceso de preparacidn y revisidn por pares de las propuestas
para incluir las enfermedades raras en cada capitulo relevante del CIE-11. En 2013, se lanzd la versién
beta del CIE-11. Incluye mas de 4.000 enfermedades raras. La versidn beta esta accesible para su
consulta publica en http://apps.who.int/classifications/icd11/browse/f/en. No se espera una version
final antes de 2017.

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.

Se nombra a Orphanet como el portal de referencia en enfermedades raras en las recomendaciones
y las medidas propuestas por el Plan Belga para las Enfermedades Raras, en el Informe sobre
Enfermedades Raras del Ministerio de Sanidad en Austria (2012), en el Plan Estratégico de Chipre
para las Enfermedades Raras (2012), en el Plan Nacional Francés para las Enfermedades Raras, en el
Plan Nacional Aleman para las Enfermedades Raras (2013), y en el Plan Nacional Griego para las
Enfermedades Raras. Se menciona como una fuente de informacidn principal en la estrategia de
Reino Unido.

Orphanet Alemania estd implicado actualmente en tres actividades que reciben soporte financiero
del Ministerio de Sanidad aleman: (1) SE-ATLAS (www.se-atlas.de), un proyecto conjunto de la
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Universidad de Maguncia, Orphanet-Alemania, y los Centros de Enfermedades Raras en Francfort y
Tubinga, con el objetivo de innovar la presentacion de los servicios de atencién de salud para los
pacientes con enfermedades raras en Alemania presentando un mapa geografico interactivo. (2)
PORTAL-SE (www.portal-se.de), un proyecto hermano de las Universidades de Handver, Friburgo,

Maguncia, la Cdmara de Médicos de Baja Sajonia y Orphanet-Alemania para conceptualizar un portal
de informacion central que facilite el acceso a informacién relativa a todos los aspectos de la
atencion de las enfermedades raras para un determinado grupo de usuarios. Ninguno de los
proyectos pretende crear una nueva base de datos. Orphanet-Alemania seguira siendo la plataforma
central de informacion a este respecto, segln el Plan de Accidon Aleman en Enfermedades Raras.

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: el cédigo ORPHA. Esta compuesto por un
nuimero ORPHA Unico y estable para cada enfermedad. En 2012, se implementd en la base de datos
del sistema hospitalario francés donde el nimero ORPHA se usa como cdédigo para todos los
pacientes hospitalizados. El objetivo es identificar mejor a los pacientes en el sistema sanitario para
optimizar el conocimiento de las rutas sanitarias. El coddigo ORPHA ha sido afadido en un apartado
especifico del sistema de codificacion, ademds del cddigo derivado del CIE-10. El Ministerio de
Sanidad francés emitié una directiva para los centros de referencia y los centros de competencia en
enfermedades raras para que incluyan el cédigo ORPHA en los registros de los pacientes. Esto
ayudard a capturar datos para incluirlos en el Repositorio de datos sobre enfermedades raras
francés, BNDMR (www.bndmr.fr), que estd en desarrollo. La codificacién con los cddigos ORPHA
deberia extenderse a otros sectores del sistema sanitario en el futuro.

En julio de 2013, se inicid un proyecto de 3 afios para revisar el cddigo CIE-10 aleman (ICD-10GM).
Orphanet-Alemania es el socio en este proyecto en el que suministra al DIMDI (Instituto Aleman de
Documentaciéon e Informacién Médica) con las traducciones al aleman de los nombres de las
enfermedades raras. El proyecto pretende integrar la clasificacion de enfermedades de Orphanet
afiadiendo los nimeros ORPHA y sirve también para expandir el inventario de enfermedades raras
incluidas en el ICD-10GM. La alineacién de los nombres de enfermedades en aleman en las bases de
datos de ambos sistemas deberia conducir a una mayor congruencia entre ellos.

5.2.3.DOCUMENTACION SOBRE RECURSOS EXPERTOS

El equipo belga de Orphanet pilotard una encuesta a nivel nacional en nombre del Ministerio de
Sanidad para documentar el conocimiento experto belga en enfermedades raras.
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Orphanet cree en la eficacia del intercambio de datos y conocimientos con el fin de lograr una
comprensidon mas profunda de las enfermedades raras y para atender las necesidades especificas de
los diferentes grupos de interés.

Gracias a la informacién cientifica sobre enfermedades raras que ofrece Orphanet, producida
internamente y revisada por expertos, a menudo se le requiere que aporte su experiencia en
multiples proyectos diferentes.

Es por esta razdon que regularmente se desarrollan nuevas colaboraciones y asociaciones dando lugar
a una actividad colaborativa cientifica intensa descrita a continuacion.

5.3.1.AsocIACION coN EUROGENTEST

Orphanet fue socio de EuroGentest 2 hasta diciembre de 2013. En 2012, en el marco de este
proyecto, se llevd a cabo un taller para discutir los estandares que debian usarse respecto a la
terminologia para las enfermedades raras y para las descripciones fenotipicas relacionadas con las
variantes genéticas. Las terminologias estandar son esenciales para la comunidad investigadora
clinica para la descripcidén de fenotipos. El grupo de expertos propuso la creacidon de un consorcio
internacional el cual se hizo realidad en 2013.

Se establecié una colaboracion entre Orphanet, HPO (Human Phenome Ontology) y OMIM para
preparar una propuesta para un conjunto bdsico de términos para describir fenomas humanos. Este
trabajo recibié el apoyo del contrato EuroGenTest. Se establecié un consorcio de socios: el Consorcio
Internacional de Terminologias de Fenotipo (ICPT). Actualmente hay un acuerdo de 2.372 términos
que se han propuesto para su adopcién por todas las terminologias existentes. Esta terminologia
basica estara disponible en un sitio web especifico en 2014, y se ofrecera la correspondencia con
otras terminologias fenotipicas en uso (HPO, PhenoDB, LDDB, SNOMED CT y Elements of
Morphology, entre otras) para asegurar la interoperabilidad entre bases de datos y datos de
pacientes de todo el mundo. Este proyecto actualmente estd supervisado por un proyecto IRDIRC y
fue iniciado y coordinado por Orphanet.

5.3.2.AsocIAcION coN IUPHAR

A finales de 2011, se establecié una asociacién con la IUPHAR para cruzar la base de datos de
Orphanet con la de IUPHAR, y esta colaboracién sigue estando en marcha. El proyecto se expandira
en 2014 para tener en cuenta la evolucién de la base de datos IUPHAR.

5.3.3.AsocIACION coN IRDIRC

El equipo Orphanet es socio en una accidn de apoyo a la investigacién del 7PM denominada “Apoyo
IRDIRC”.
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El Consorcio Internacional de Enfermedades Raras (IRDiRC) se lanzé en abril de 2011 para fomentar
la colaboracién internacional en la investigacién en enfermedades raras. El IRDIRC reune a
investigadores y organizaciones que invierten en investigacion de las enfermedades raras para lograr
dos objetivos, concretamente, ofrecer 200 nuevas terapias para las enfermedades raras y los medios
para diagnosticar las enfermedades mas raras antes del afio 2020. Orphanet alberga los datos sobre
los proyectos de investigacion financiados por miembros IRDIRC que son agencias de financiacion de
la investigacion. Esto requiere la expansidon de la cobertura de los datos a nuevos paises como
Estados Unidos. Ademas, los datos de Orphanet estdn a disposicién de los grupos de trabajo IRDIiRCy
se analizan si lo solicitan.

5.3.4.AsocIACION coN ECRIN

Desde 2012, Orphanet esta implicada en las actividades de integracion de ECRIN como lider del
paquete de trabajo sobre enfermedades raras. ECRIN (Red Europea de Infraestructuras de
Investigacion Clinica) es una red dedicada a fomentar la investigacion clinica y a ayudar a organizar
ensayos clinicos multinacionales dirigidos principalmente a académicos.

5.3.5.AsocIAcION coN RARECARENET

Desde mediados de 2013, Orphanet estd asociado con RareCareNet, ofreciéndoles informacién sobre
centros expertos y asociaciones de pacientes de canceres raros. RareCareNet ofrece a Orphanet
informacién epidemioldgica sobre canceres raros, y actualmente se esta realizando un esfuerzo
comun para acordar una clasificacidon de los mismos.

5.3.6.As0CIACION cON GLAXOSMITHKLINE

La asociacién formada con GlaxoSmithKline (GSK) se renové en 2013. La compaiiia, que tiene una
division dedicada a las enfermedades raras, desea apoyar el desarrollo de la base de datos de
enfermedades y del sitio web de Orphadata, que son considerados recursos estratégicos de interés
para la industria.

5.3.7.CoLABORACION cON SNOMED-CT

La colaboracién con la Organizacidn para el Desarrollo de Estdndares Internacionales en Terminologia
de la Salud (IHT-SDO) dio lugar a un acuerdo para que las ER fueran incluidas en SNOMED CT. La
revisién efectiva de SNOMED CT para las enfermedades raras deberia tener lugar en 2014.

5.3.8.COLABORACION CON EL EBI

A finales de 2011, se establecid una colaboracién con el Instituto Europeo de Bioinformatica (EBI)
para cruzar las bases de datos de Orphanet con las suyas relativas a las vias gendmicas y bioldgicas
(ensembl y Reactome) que actualmente continua estando en marcha.
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En 2013, se establecid una nueva colaboracidn entre Orphanet y el EBI para producir una ontologia
para las enfermedades raras: La Ontologia Orphanet de Enfermedades Raras (ORDO).

6. Financiacion

El presupuesto de Orphanet en 2013 fue de aproximadamente 3,5M de euros, provenientes de 9
contratos diferentes para las actividades del proyecto central y de otros contratos en algunos de los
paises participantes.

France
including core
activities

Fig. 18 Presupuesto global de Orphanet en 2013

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

28.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 produccion de la enciclopedia) y de comunicacidn. No incluyen la recogida
de datos sobre los servicios expertos en los paises participantes.
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Fig. 19 Financiacion del proyecto central de Orphanet en 2013

Este presupuesto excluye los costes de infraestructura (oficinas) que se sustentan esencialmente por
el INSERM. En los ultimos 10 afios, la financiacion de estas actividades de Orphanet se ha
cuadruplicado, lo que refleja el crecimiento del proyecto.
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Fig. 20 Evolucion de la financiacidn del proyecto central 2001-2013

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 Comisidén 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 S$12.305098; $12.324970; SPC.2002269-2003220, 2006119,
20091215 y desde 2004, DG Research grant N°s LSSM-CT-2004-503246; LSHB-CT-2004-512148; LSHB-
CT-2006-018933; Health-F2-2008-201230, HEALTH-F2-2009-223355).
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En 2013, Orphanet fue financiado por la subvencién de DG Sanco 20102206 (Orphanet Europe Joint
Action).

6.1.2.0TROS PATROCINADORES FINANCIEROS ACTUALES PARA LAS ACTIVIDADES DEL PROYECTO CENTRAL

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

sz 111 !nserm

INStILUL national

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

La oficina de transferencia del INSERM se encarga de asegurar los

intelectual concernientes a los datos de Orphanet.

E -. La Direccién General de la Salud (DGS) francesa financia las actividades

RircpHpct Teasians

del proyecto central de Orphanet.

La Comisiéon Europea financia la base de datos de enfermedades, la

ik enciclopedia en inglés, la coordinacion, la comunicacion y el equipo
Ewe informatico del proyecto.
La Caisse Nationale de Solidarité pour I'Autonomie apoya la indexacion
‘ CNSA de las enfermedades raras en la Clasificacidn Internacional del
Sadrit pour Fautonomie Funcionamiento, de la Discapacidad y de la Salud (SID).
La Association Francaise contre les Myopathies financia OrphaNews
M France y OrphaNews Europe, asi como la recopilacién de informacion
At Fenaisa s o bepathis sobre ensayos clinicos.

I%m La Fondation des Entreprises du Médicament financia la recopilacion de

i informacién sobre medicamentos huérfanos y ensayos clinicos.

Sous I'égide de la
Fondation de France

GlaxoSmithKline financia la extension de las anotaciones sobre las

L J

GlaxoSmithKline enfermedades de la base de datos y el acceso gratuito a estos datos.
LE:,‘., El Ministerio de Asuntos Exteriores de Francia financia la cooperacion
REPUBLIQUE FRA E

MINISTERE con Canada.
AFFAIRES ETRANGERES

ET EURQPEENNES
i EuroGentest financio la creacidén de un tesauro con signos clinicos para
Euroe:litest i L .
armonizar las nomenclaturas de fenotipos internacionales

6.1.3.PATROCINADORES NO FINANCIEROS ACTUALES PARA LAS ACTIVIDADES DEL PROYECTO CENTRAL

Los patrocinadores no financieros son aquellos que ofrecen sus servicios o su experiencia para las
actividades del proyecto central de Orphanet.
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Colaboracién con la Organizacién Mundial de la Salud (OMS) en el
proceso de revisién de la Clasificacién Internacional de Enfermedades.

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

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

HGNC

HUGO Gene Nomenciature Committee

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

OMIM"®

online Mendelian heritance in Man®
| An Qnline Catalog of Humaen Cenes and Genetic Disordees

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.

Browsing Genes & Genomes with

e"! Ensembl

Intercambio de referencias con Ensembl.

gt

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

LOVD

Levdeit Oper Vivialion Datalnase

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

Eu rn@lest

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
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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”.

HU GR

Fig. 21 Fuentes de financiacion para las actividades nacionales en 2013

ALEMANIA

@ Bundesministerium
flir Gesundheit

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

M-I I-I 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 Osterreich
GmbH i

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

MEDIZINISCHE
UNIVERSITAT
WIEN

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 financiacion a tiempo parcial
(en especie) para el trabajo de la coordinadora nacional.

L ] BUNDESMINISTERIUM
;1 FUR GESUNDHEIT

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

BELGICA
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i . fedaral public service
HEALTH, FOGD CHAIN SAFETY

AND ENYIRONMENT

El Servicio Federal de Salud Publica, Seguridad de la Cadena Alimentaria
y Medio Ambiente es un socio patrocinador en la Orphanet Europe
Joint Action desde abril de 2011.

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

_CIHR IRSC

“anadia
Health

Los Institutos Canadienses de Investigacion de la Salud son la
institucion que acoge Orphanet Canada, financia un puesto en el
equipo gestor y proporciona soporte administrativo adicional al
proyecto.

| "“Québec 23

COOPERATION FRANCE-QUEBEC

La Commission Permanente de Coopération Franco-Québécoise financia
las misiones de los equipos entre Francia y Quebec.

Santé
et Services sociaux

“ [+ ]
Québec

El Ministere de la Santé et des Services Sociaux de Quebec financia un
puesto de gestor del proyecto en Quebec y soporte administrativo.

ﬂ Centre universitaire de santé McGill
@ McGill University Health Centre

El Departamento de Genética Médica de Mc Gill University Health
Centre es la institucién que aloja a Orphanet-Quebec y provee al
coordinador médico.

[
I o . .
||I|m Regroupement Québécois des Maladies Orphelines provee al
Iil_:.E.IE Reprumementauseso coordinador del proyecto y soporte administrativo.
CHIPRE
] i El Departamento de Servicios en Salud Publica y Medicamentos es un
{]'lﬁ_‘ e 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.
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El Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad - Oficina de
Planificacién Sanitaria y Calidad es socio patrocinador en la Orphanet
Europe Joint Action desde abril de 2011.

@ ciberer

* PINSTERICH

o "' nszwﬁg EECONOHIA Institus

2| ¥ COMPETITMVIDAD de Salud
3 Cariasll

S B I

El Centro de Investigacién 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
RINNEKOTI La Fundacién Rinnekoti es un socio patrocinador en la Orphanet Europe
-Sditio Joint Action desde enero de 2013.
FRANCIA
,fﬂz,tgm}m La Fondation Groupama pour la Santé contribuye al desarrollo de la
foun Lo s0ns aplicacion movil.

Vaincre les maladies rares

L'ENGAGEMENT 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
biomédecine

La Agence de la Biomédecine financia el seguimiento de la lista de
laboratorios, la creacién de herramientas para la recogida, gestion y
seguimiento de la actividad anual y la compilacién de los datos
recogidos en Francia.

6 CNSA

Caisse nationab de
solidarité pour Fautsnomie

La Caisse Nationale de Solidarité pour I'’Autonomie mantiene el
desarrollo de la enciclopedia francesa para el publico general con
informacién sobre las consecuencias funcionales de las enfermedades
raras, asi como la produccién de fichas informativas sobre
discapacidades poco frecuentes no necesariamente relacionadas con

enfermedades raras.

INSTITUT
DE VEILLE SANITAIRE

El INVS, Institut de Veille Sanitaire, apoya a Orphanet.
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GRECIA

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

HUNGRIA

K
|
A

6

El Instituto Nacional para la Promociéon de la Salud (Orszdgos
Egészségfejlesztési Intézet) es un socio patrocinador en la Orphanet
Europe Joint Action desde agosto de 2012.

ITALIA

El Ministerio de Sanidad italiano financia las actividades de Orphanet-
Italia a través de la financiacion de proyectos de investigacion en curso.

-

Bambino Geso

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

oenzyme

Genzyme ltalia financia OrphaNews Italia.

Senato della
Repubblica

El Senado de la Republica Italiana dond los beneficios de un concierto
navidefio para financiar las actividades de Orphanet-Italia.

LETONIA

SPKC

CENTRE FOR DISEASE PREVENTICN AND CONTROL OF LATVA

El Centro para la Prevencién y el Control de las Enfermedades de
Letonia (Slimibu profilakses un kontroles centrs) es socio patrocinador
en la Orphanet Europe Joint Action desde abril de 2012.

LITUANIA

faita)

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

LIH
MC

Leioes Usiversiry Mepicar Cesten

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.

PR CENTREFOR
“¥" Medical Systems Biology

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

Ministerstwo Zdrowia

El Ministerio de Sanidad Polaco contribuye a la traduccién de la
enciclopedia de Orphanet en polaco.

PORTUGAL

El Instituto de Biologia Molecular y Celular (IBMC) es la institucién que
acoge a Orphanet-Portugal desde 2009 y es un socio patrocinador en la
de 2011;
parcialmente las actividades nacionales, esto es, el salario del

Orphanet Europe Joint Action desde abril financia

coordinador del proyecto.

MPORTO

‘ INSTITUTE DE CIENCIAS BIOMEDICAS ABEL SALATAR
UNIVIRSIDADE DO PORTO

El Instituto de Ciéncias Biomédicas Abel Salazar (ICBAS), de la
Universidad de Oporto, es socio de Orphanet desde 2009; financia el
salario del coordinador nacional, un profesor de esta institucion.

Dinscgao-Geral da Saide
oo

i

Ministério da Saise

La Direccion 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 y
actividades, entre otros.

La compaiiia farmacéutica Pfizer apoya financieramente a Orphanet-
Portugal en algunas actividades planificadas.

B:OMARIN

La compafia farmacéutica Biomarin apoya financieramente a

Orphanet-Portugal en algunas actividades planificadas.

REINO UNIDO

The University of Manchester

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

nowgen T'_-.._-:

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 Facultad de Medicina es socio
patrocinador en la Orphanet Europe Joint Action desde abril de 2011.

\ n
Zeshd
CGDCAGTE
PO VIOEN0
ORI TOE N

La Asociacion Checa de Enfermedades Raras financia las actividades del
equipo checo desde abril de 2012.
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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
g%%g‘:;% Karolinska El Karolinska Institutet es socio patrocinador en la Orphanet Europe
3 2% 7 Institutet Joint Action desde abril de 2011.

g 18°

KAROLINSKA El Hospital Univerjc,itario Karolinska de Estocolmo apoya las actividades
- fo de Orphanet-Suecia.

SUIZA

El Hospital Universitario de Ginebra es la institucién que acoge a

Orphanet-Suiza, financia un puesto a tiempo parcial para el

Hépitaux Universitaires de Genéve

coordinador y ofrece apoyo administrativo al proyecto.

Desde 2011, Orphanet-Suiza esta financiado por la Conferencia Suiza de

GOE

\ 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

La Asociacién de Empresas para la 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
2 enfermedades genéticas raras junto con su descripcion detallada.
<2 AiFD 3 , ,
e\ I Apoyan la creacién del sitio web de Orphanet-Turquia y ayudan al
equipo turco de Orphanet a preparar e imprimir los folletos de
presentacion 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 a 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”.
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ARMENIA

&' Lenter of Medical benetics

and Prmary 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

éﬁ Government of Western Australia
J. Department of Health
8 .

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

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.

CROATIA

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

IRLANDA

Ospideal
ire na Leanal,
;, Cromghlinn

A

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

SEIW'I 0TI NNIETS TR 130

Jalyal g Jlaolfl sl yioulias 3iyo
Schneider Children's Medical Center of Israel

El Centro Médico Infantil Schneider acogid las actividades de Orphanet-Israel
y contribuyd al proyecto asignando tiempo de algunos profesionales hasta
junio de 2013.

TRY 'RI91 100
MEIR MEDICAL CENTER

El Centro Médico Meir de Israel acoge las actividades de Orphanet-Israel y
contribuye al proyecto asignando tiempo de algunos profesionales desde
junio de 2013.

LIBANO

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

- El Ministerio de Sanidad de Luxemburgo acoge las actividades de Orphanet-
‘ﬁ Luxemburgo y contribuye al proyecto asignando tiempo de algunos
profesionales.
MARRUECOS
p— El Instituto Nacional de Higiene acoge las actividades de Orphanet-
W Marruecos y contribuye al proyecto asignando tiempo de algunos
profesionales.
NORUEGA
*' La Direccion de Salud Noruega acoge las actividades de Orphanet-Noruega y
contribuye al proyecto asignando tiempo de algunos profesionales.
SERBIA
SO El Instituto de Genética Molecular e Ingenieria Genética, Universidad de
:@: Belgrado, acoge las actividades de Orphanet-Serbia y contribuye al proyecto
e asignando tiempo de algunos profesionales.
TURQUIA
@ La Universidad de Estambul acoge las actividades de Orphanet-Turquia y
contribuye al proyecto asignando tiempo de algunos profesionales.

6.2.3.PATROCINADORES NO FINANCIEROS EN 2013

ALEMANIA

% Bundesministerium
flir Gesundheit
| El Ministerio Federal de Sanidad apoya oficialmente a Orphanet.

La Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen e.V. (ACHSE) trabaja con

@OChse Orphanet-Alemania en los servicios de informacion para pacientes.
i El Kindernetzwerk e.V. - fiir Kinder, Jugendliche und (junge) Erwachsene
@Pﬁ&g mit chronischen Krankheiten und Behinderungen provee informacion
sl sobre las asociaciones en Alemania.

El Deutsche Gesellschaft fiir Humangenetik e.V. apoya a Orphanet
h suministrando al equipo aleman direcciones e informacion de los

laboratorios de diagndstico.
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% NAKOS

Nationale Kontakt- und Informationsstelle
erstitzung
von Selbsth pen

2ur Anre

Nationale Kontakt- und Informationsstelle zur Anregung und
Unterstiitzung von Selbsthilfegruppen (NAKOS) apoya oficialmente a

Orphanet

BELGICA

e
A
WoF
%&

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

El equipo Orphanet alojado por el Instituto Cientifico de Salud Publica
colabora internamente con el servicio “Enfermedades infecciosas en la

III

poblacién general” para validar los datos de laboratorios de referencia

y las pruebas para enfermedades infecciosas.

El Colegio de Genética Humana en Bélgica, que representa a los 8
centros genéticos reconocidos, colabora con el equipo Orphanet para
mejorar y simplificar el proceso de registro y actualizacidn de datos en
las actividades de pruebas genéticas en la base de datos de Orphanet.

El Instituto Nacional de Seguros de Salud e Invalidez ofrece informacién
sobre los centros de referencia reconocidos que trabajan bajo un
convenio.

BULGARIA

La Asociacién 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.

%

BFLANAPHA

La Alianza Nacional Bulgara de Personas con Enfermedades Raras se ha
asociado a BAPES con el propésito 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.

ESLOVAQUIA

a Ministerstvo zdravotnictva SR

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

ESLOVENIA

REPUBLIC OF SLOVENIA
< MINISTRY OF HEALTH

El Ministerio de Sanidad de Eslovenia apoya oficialmente a Orphanet.

INSTITUT Za GENOMSKE
RAZESKAVE i EDURACLIO

Orphanet-Eslovenia colabora con el Instituto de Investigacién en
Gendmica y Educaciéon IGRE con el fin de difundir la informacién sobre
el proyecto Orphanet y los servicios web a nivel nacional.
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El Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad de Espana apoya
oficialmente a Orphanet.

ESTONIA

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

FINLANDIA

El Ministerio de Asuntos Sociales y Sanidad de Finlandia apoya
oficialmente a Orphanet

Tsnw:‘vs

portti

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 de Terveysportti concernientes a las 300
“enfermedades raras mas comunes”. Como resultado, Orphanet
alcanzard una mayor notoriedad entre los profesionales de la salud

finlandeses.

FRANCIA

El Ministerio de Salud apoya oficialmente a Orphanet.

HAUTE AUTORITE DE SANTE

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

ansim

e sécurité du médicament
o orodults P

La Agencia Nacional de Seguridad de los Medicamento y Productos
Sanitarios (ANSM) provee a Orphanet con informacién sobre ensayos
clinicos en Francia.

AIRFRANCE Y

Air France ofrece a pacientes y profesionales un contingente de billetes
de avién para asegurar el transporte de enfermos hacia los médicos
expertos y de expertos hacia los pacientes con enfermedades raras.
Orphanet aporta su experiencia para examinar las solicitudes.

Maladies [ S
Rares BT

et vous informent

AR 0610 63 19 20

Orphanet ha delegado en Maladies Rares Info Services el servicio de
informacién telefénica sobre enfermedades raras - 0810 69 19 20, la

Services respuesta a los mensajes electronicos no solicitados recibidos por
Orphanet.
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GRECIA

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

HUNGRIA

SMBERI EROFORRASOF
MINISZTERIUMA

La Secretaria de Estado de Salud del Ministerio de Recursos Humanos de
Hungria apoya oficialmente a Orphanet.

ISRAEL

Izt
N 130 11D

MINISTRY OF HEALTH

El Ministerio de Sanidad israeli apoya oficialmente a Orphanet.

ITALIA

El Istituto Superiore di Sanita apoya oficialmente a Orphanet.

Telethon colabora con Orphanet en la recopilacion de datos

concernientes a proyectos de investigacion.

UNIAMO

FEDERAZIOMNE ITALIANA
MALATTIE RARE
ONLUES

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

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

-
L

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

g{r‘-\\a FARMINDUSTRIA

Farmaindustria contribuye con las publicaciones de Orphanet

Osservatorio Malattie Rare

El Osservatorio Malattie Rare (0.Ma.R.) colabora con Orphanet en la
difusién de informacidon sobre enfermedades raras y en la promocién de
eventos

LETONIA

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

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

Palidzesim.lv es una organizacion no gubernamental en Letonia que
apoya financieramente a los niflos 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 Salud, Bienestar y Deporte de los Paises Bajos apoya
oficialmente a Orphanet.

H erfo

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

Vereniging Samenwerkende Ouder- en Patiéntenorganisaties (VSOP)
proporciona informacidn sobre las asociaciones de pacientes con
enfermedades raras y participa en la validacion de informacidn sobre los
centros expertos holandeses.

rrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrrr

La Federacién Neerlandesa de Centros Médicos Universitarios vy
Orphanet-Paises Bajos colaboran para establecer una lista completa de
los centros expertos holandeses.

POLONIA

©

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

ARS VIVENDI 5@

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

PORTUGAL

INFARMED (Autoridad Nacional de Medicamentos y Productos para la
Salud) colabora en la actualizacion y validacion de datos sobre
medicamentos huérfanos aprobados y disponibles en Portugal, asi como
sobre la cantidad utilizada.
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Administragao Centra

do Sistema de Saide

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

@CGS

El Centro de Estudios Sociales (CES), de la Facultad de Econdmicas de la
Universidad de Coimbra, ha estado colaborando en la actualizacién y
validacién de datos de las asociaciones de pacientes portuguesas.

NEDR

A

El Centro para el Estudio de las Enfermedades Raras (NEDR) de la
Sociedad Portuguesa de Medicina Interna colabora en la actualizacion y
validacion de las actividades en curso sobre enfermedades raras en
Portugal.

7 Alianca
%ﬁ m:'.uf,uc-s?dc Associaghes

das Doengas Raras

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

FCT

Fundagio para a Ciéncia e a Tecnologia

La Fundagdo para a Ciéncia e a Tecnologia (FCT) colabora en la
actualizaciéon de la informacidon 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. Ademas,
se solicita el nUmero ORPHA en todos los proyectos sobre ciencias de la
vida que tratan sobre enfermedades raras.

WLH

La Sociedad Portuguesa de Genética Humana (SPGH) colabora en la
actualizaciéon de la informaciéon sobre profesionales, consultas de
consejo genético, laboratorios médicos y pruebas diagndsticas
disponibles en el pais.

REINO UNIDO

Qm Department

of Health

El Departamento de Sanidad apoya oficialmente a Orphanet.

Garing today,

Ataxia UK y Orphanet cooperan en el intercambio de informacidn, en la
validacién y publicacion en linea de proyectos de investigacidon sobre
ataxias y en el respaldo e impulso de las actividades de Orphanet y
Ataxia UK.

dyiscerie

Dyscerne y Orphanet cooperan en el respaldo e impulso de las
actividades de Dyscerne y Orphanet, elevando los estdndares de
diagndstico y gestion de enfermedades raras dismdrficas, mejorando la
difusién de informacién sobre estas enfermedades, desarrollando y
compartiendo informacion y herramientas educativas para los
profesionales de la salud.
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1% RARE DISEASE | UK

1

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

» o
Genetic Allionce UK
Rppasring, Cispinlgpeing. [hilling

Orphanet colabora con Genetic Alliance UK compartiendo informacion y
conocimientos, en el respaldo e impulso de las actividades de Orphanet
y Genetic Alliance UK, buscando aumentar el conocimiento, mejorando
la calidad de los servicios y la informacidn disponible para los pacientes
y sus familias y mejorando la calidad de vida de aquellos afectados por
enfermedades genéticas. Genetic Alliance también valida la informacion
recogida en Orphanet tras su publicacién respecto a las organizaciones
de pacientes en el Reino Unido

I ERNDIM , | |

GaiITY ASSEARTE B4 LaSTSANCET TATIRG FOF i

ERNDIM valida la informacién recogida en Orphanet tras su publicacion
respecto a los laboratorios médicos que realizan diagndstico bioquimico
de enfermedades raras.

REPUBLICA CHECA

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

Estdan asociados para el desarrollo del Plan Nacional Checo para las
Enfermedades Raras siguiendo la Estrategia Nacional Checa de 2009. El
Plan Nacional Checo se esta desarrollando bajo el auspicio del
Ministerio de Sanidad — Departamento de Servicios Médicos.

X | El Ministerio de Sanidad de la Republica Checa apoya oficialmente a
HINIS[?’.’T(_.}FHI:ALIH orphanet
RUMANIA
El Ministerio de Sanidad colabora con Orphanet-Rumania en la
"2,',3”;31}%'-}# actualizaciéon de datos sobre el sistema médico rumano. Apoya
oficialmente a Orphanet.
Orphanet-Rumania colabora con la Asociacion Médica Rumana en la
actualizaciéon de datos sobre profesionales de la salud.
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SRGM

‘Boclatates Romana
da Canetica Medicaly

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

ASOCIATIA PRACERWILLI
i ROMASELA

N

Orphanet-Rumania colabora con la Asociacién 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

[iss)

REGERINGSKANSLIET

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

SUIZA

“HON

galth On the Net Foundation

Mon Governmental Organization
www.healthonnet.org

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

actualizacién de su pagina web.

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

Orphanet-Suiza es miembro de la Community of Interest for Rare
Diseases iniciada en agosto de 2011. Esta comunidad aulna 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.

TURQUIA

El Ministerio Turco de Sanidad apoya oficialmente a Orphanet. Colabora
con Orphanet-Turquia en la recopilacién de datos y en la difusion de
Orphanet en Turquia.
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7. Comunicacion

En 2013 se disefiaron, imprimieron y distribuyeron folletos tamano A5 para presentar Orphanet y los
servicios de Orphanet:

e Folleto sobre Orphanet en 3 idiomas (inglés, francés y aleman)

e Folleto sobre Orphadata (inglés)

e Folleto sobre la aplicacion para iPhone e iPad de Orphanet (inglés)

e Folleto sobre Orphacodes (inglés)

e Folleto sobre la estructura y los principales productos de la base de datos de Orphanet (inglés)

Los representantes de Orphanet, como especialistas en el campo de las enfermedades raras, fueron
invitados a hacer presentaciones y participar en mas de 120 conferencias en todo el mundo. Estas se
centraron en presentar la base de datos de Orphanet (53), politicas de salud publica (16),
investigacion sobre enfermedades raras (7), medicamentos huérfanos (3), y acercamientos médicos y
genéticos (37 presentaciones).

Orphanet dispuso de stands en 18 congresos distintos en 2013 (consulte mas abajo). En 2013, por
primera vez, Orphanet colocd un stand en la reunion anual de la Sociedad Americana de Genética
Humana, que tuvo lugar en Boston (EEUU) del 23 al 26 de octubre de 2013.

Lista de congresos donde se dispusieron stands de Orphanet:

e Rare Disease Day 2013, Hamburgo, 28 de febrero de 2013

e 24th Annual Meeting of the German Society of Human Genetics en cooperacidon con Austrian
Society of Human Genetics y Swiss Society of Medical Genetics, Dresde, 20-22 de marzo de 2013

e Board of Clinical Genetics Meeting, Budapest, 11 de abril de 2013

e 3rd Fetch-Associations-Rheumatology meeting, Hopital Cochin, Paris, 23 de mayo de 2013

e Congress of the Italian Association of Chromosome 22 deletion “Aidel 22”, Roma, 24-25 de mayo
de 2013

e Scientific Conference on Autism, VI Awareness Day on Autism, Roma, 2 de abril de 2013

e Furopean Society of Human Genetics, Paris, 8-12 de junio de 2013

e french General Practitioner Congress, Niza, 28-29 de junio de 2013

e 9th European Cytogenetics Conference, Dublin, 29 de junio — 2 de julio de 2013

e 2013 DEBRA International Congress, Roma, 20 de septiembre de 2013

e Hungarian Society of Human Genetics meeting, Budapest, 26 de septiembre de 2013

e International Meeting of Angelman syndrome, Roma, 11 de octubre de 2013
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o Aplastic Anemia & Myelodysplasia Association of Canada (AAMAC) Patient Education Day,
Montreal, 19 de octubre de 2013

e American Society of Human Genetics, Boston, 23-26 de octubre de 2013

e |V National EUROPLAN Conference, Budapest, 25 de octubre de 2013

e Canadian College of Medical Geneticists (CCMG), Toronto, 7-9 de noviembre de 2013
e RARE, Montpellier, 28-29 de noviembre de 2013

e Research and Innovation Conference, Manchester, 3 de diciembre de 2013
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l 8. El equipo Orphanet en diciembre de 2013
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