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1. Omowienie

Gtéwnym celem Orphanetu jest zapewnienie catej spotecznosci wszechstronnego zrédta informacji i
danych o rzadkich chorobach i lekach sierocych, aby poprawié¢ diagnostyke, opieke i leczenie
pacjentéw z rzadkimi chorobami.

Orphanet jest obecnie kompleksowym repertorium informacji i danych na temat rzadkich chordb,
zwitaszcza w zakresie dokumentow referencyjnych. Jest rowniez jedynym projektem, w ktérym
zebrane sg dane obejmujgce nazewnictwo chordb, istniejgce informacje na ich temat i odpowiednie
ustugi dla pacjentéw, naukowcéw, pracownikow stuzby zdrowia oraz oséb decyzyjnych. Ponadto
zawarto$¢ bazy Orphanet jest wiarygodna i zatwierdzona przez ekspertow, stale uaktualniana i
poddawana kontroli jakosci. Dzieki tym unikatowym cechom Orphanet stat sie niezbednym
narzedziem dla réznych zainteresowanych stron, w szczegdlnosci dla stuzby zdrowia i naukowcéw, by
by¢ na biezgco ze stale rosngcg wiedzg na temat rzadkich chordb.

Poprzez strone internetowg mozna uzyskaé dostep do:
« Kompleksowego spisu rzadkich chordb sklasyfikowanych zgodnie z systemem wielohierarchicznej

klasyfikacji. Kazda choroba posiada kod ICD-10, kod elektronicznej wersji bazy danych opisanych
chordéb uwarunkowanych genetycznie (OMIM), jest w systemie meta danych Medycznych Haset
Przedmiotowych (MeSH), w Systemie Ujednoliconego Jezyka Medycznego (UMLS), Stowniku
Medycznym dla Dziatarn Regulacyjnych (MedRA); jej ,karta identyfikacyjna” podaje powigzane z
nig geny, dane na temat czestosci wystepowania, wieku zachorowania i sposobu dziedziczenia.

» Encyklopedii obejmujacej ponad 6800 rzadkich choréb lub grup choréb, opisanych zwiezle przez
naukowcow i zrecenzowanej przez swiatowej stawy ekspertéw. Krétkie opisy przygotowywane s3
po angielsku, a nastepnie ttumaczone na jezyk francuski, niemiecki, wtoski, portugalski, hiszpanski,
holenderski, polski, stowacki, grecki i finski. Dla niektérych wybranych choréb przygotowywane s3
przewodniki postepowania w sytuacji nagtej i artykuty w jezyku francuskim, a nastepnie sg one
ttumaczone.

e Spisu wysokiej jakosci artykutdw opublikowanych w_innych czasopismach lub towarzystwach

naukowych. Zostato opublikowanych ponad 1000 artykutdw za zgodag autoréw i wydawcéw,
obejmujacych krajowe i miedzynarodowe wytyczne kliniczne, opracowane przez towarzystwa
naukowe, ktdre nie zostaty opublikowane w recenzowanych czasopismach, ale sg dostepne jako
raporty .

e Spisu lekéw sierocych oraz lekédw przeznaczonych do stosowania w rzadkich chorobach, na

kazdym etapie badan, od mianowania do autoryzacji.
» Woykazu specjalistycznych ustug, zatwierdzonych przez krajowych ekspertow w 35 krajach
partnerskich, zapewniajgcych informacje na temat: wyspecjalizowanych klinik i osrodkdéw

referencyjnych, laboratoriéw medycznych, projektéw badawczych, badan klinicznych, rejestrow,

sieci naukowych, platform technologicznych oraz organizacji pacjentow.

Szeregu innych ustug:
» Narzedzie pomocne przy stawianiu rozpoznania (wyszukiwanie na podstawie objawdw

klinicznych).
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OrphaNews. Biuletyn w jezyku angielskim dotyczacy rzadkich chordb, zawierajgcy nowiny
zaréwno ze Swiata nauki, jak i polityki. Biuletyn ten publikowany jest takze w jezyku francuskim i
wtoskim.

Badania tematyczne oraz raporty na najistotniejsze tematy: the “Orphanet Report Series” (ORS),

publikowane w formacie dokumentéw PDF.

INSERM, US14 - Orphanet koordynuje obecnie RD-ACTION (www.rd-action.edy nowa
wspotprace - Joint Action - dotyczacg rzadkich choréb, wspétfinansowang przez trzeci Program
Zdrowia UE.

Rozwdj bazy Orphanet rzadkich choréb w europejski, zréwnowazony model zostat

ustanowiony gtéwnym celem WP4 w RD-ACTION. Korzyscig z udziatu w tej akcji jest rowniez
to, ze dane Orphanetu przyczyniajg sie do wprowadzania polityki wobec rzadkich choréb w
Europie oraz 7e kody Orphanetu stuzg identyfikacji pacjentéw z rzadkimi chorobami w
systemach informacji zdrowotnej.

Orphanet iOntologia Rzadkich Choréb Orphanet (ORDO) zostaly odznaczone etykietg
»,Polecane przez IRDIRC”. Ten wskaznik jakosci, wprowadzony przez IRDiRC, popiera wybrane
narzedzia, standardy i wytyczne, ktére majg fundamentalne znaczenie dla badan rzadkich
chordb i ich rozwoju.

Orphanet stat sie takze 30. platformg Francuskiego Instytutu Bioniformatyki, integrujgc tym
samym francuski wezet Elixiru: rozproszonej infrastruktury informacji o naukach
przyrodniczych (Elixir faczy wiodace w Europie organizacje nauk przyrodniczych w zakresie
zarzadzania i ochrony ogromnych ilosci danych generowanych kazdego dnia przez badania
finansowane ze srodkéw publicznych).

Nowy sktad Miedzynarodowego Komitetu Doradczego do spraw recenzowania projektu
Orphanet. Lista cztonkédw dostepna jest online.

W uzupetnieniu do ogélnych standardowych procedur postepowania (SOPs) dostepnych
online od 2013 roku i regularnie aktualizowanych, od 2014 roku dostepne sg procedury
dostosowujgce do ICD-10 oraz wykorzystywane do przeprowadzenia linearyzacji zaburzen.
Lista Orpha objawéw i symptoméw uzywanych do opisywania chordb z odsytaczami do
innych nomenklatur (HPO, PhenoDB, LDDB) jest réwniez dostepna na stronie internetowej
www.orphadata.org od 2014 roku.

Nowe pole o nazwie ,zrédto walidacji” w wewnetrznym narzedziu przechowywania pozwala
na wstawienie odniesienia do walidacji choréb i walidacji zwigzku miedzy genem a choroba.
Nowa rada: Rada Doradcza ds. Genetyki odpowiedzialna za doradzanie Orphanet w sprawach
zwigzanych z bazg danych gendw, badan genetycznych i bazg danych laboratoridw. Lista
cztonkow dostepna jest online.

Informacje naukowe: encyklopedia rzadkich chordb, spis i klasyfikacja rzadkich choréb, spis
genow oraz wykaz lekow sierocych zostaty rozszerzone i zaktualizowane.
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Wykazy zasobdéw eksperckich: wyspecjalizowane kliniki, laboratoria medyczne, badania
kliniczne, projekty badawcze, sieci, rejestry, platformy, bazy danych mutacji, biobanki i
organizacje pacjentow zostaly rozszerzone i zakutalizowane.

Zostata zaktualizowana wiekszos¢ Orphanet Report Series: Lista rzadkich chordb,
Wystepowanie rzadkich choréb, Listy lekdw sierocych, Rejestry, Lista infrastruktur badawczych
przydatnych w przypadkach rzadkich choréb w Europie, Raporty z dziatalnosci oraz Badania
satysfakcji.

Nowy format epidemiologicznych ORS w celu uwzglednienia uzyskanych nowych danych
epidemiologicznych, takich jak czestos¢ wystepowania, czesto$s¢ urodzen oraz liczba
przypadkéw/rodzin, oprécz danych o chorobowosci. Metodologie owych raportow réwniez
zostaty zaktualizowane zgodnie z nowym zbiorem danych.

Raport z dziatalnosci Orphanetu w 2014 roku zostat przettumaczony na jezyk wtoski i
hiszpanski.

Przewodnik dla uzytkownika zestawu danych Orphanetu (Orphadata) zostat zakutalizowany.
Aplikacja Dziennika rzadkich choréb Orphanetu jest dostepna na Google Play i iOS.

Zaktadka wyszukiwania klasyfikacji zostata poprawiona, aby poméc pracownikom stuzby
zdrowia wdraza¢ kody ORPHA podczas kodowania pacjentdw: mozina teraz wyszukiwad
wedtug kodu ORPHA korzystajgc z tej zaktadki. W wynikach wyszukiwania kod ORPHA zostat
dodany po kazdej nazwie choroby.

Ulepszona strona z wynikami wyszukiwania choréb jest bardziej przejrzysta, spdjna i
prostsza: szukajgc choroby wedtug OMIM, ICD10 czy numeru Orpha, wyszukiwarka wyswietla
jeden wynik dla jednej choroby, nawet jesli cigg znakéw pasuje do jednego lub kilku
synoniméw czy stéw kluczowych dla tej samej choroby, (synonimy i stowa kluczowe sg nadal
wyswietlane, ale po nazwie choroby a nie jako oddzielne wyniki).

Ulepszone strony gendw: geny zostaty zindeksowane kilkoma odnosnikami zewnetrznymi do
HGNC, UniProtkB, Genatlas, OMIM, Ensembl, Reactome i IUPHAR. W karcie identyfikacyjnej
genu zostata dodana informacja o ,,Poprzednich symbolach i nazwach”, oprdcz informacji o
,Synonimie(ach)”. Wdrozono takze ewolucje wyszukiwarki genu, tak wiec mozna teraz szukac
w ,,poprzednie symbole i nazwy” dodatkowo do synonimoéw i symboli.

Nowa wspdtpraca pomiedzy IHTSDO i Orphanetem w celu poprawienia widocznosci rzadkich
choréb w SNOMED CT.

Wdrozenie kodéw ORPHA w krajowych systemach informacji zdrowia jest w toku. Oprocz
postepu tej implementacji w Niemczech i Francji, doswiadczenia pilotazowe prowadzone s3 na
Wegrzech, totwie i w Norwegii. Kody ORPHA s3 obecnie stosowane w osrodkach eksperckich
w Holandii i Sfowenii. Stosowanie kodéw ORPHA jako uzupetnienie juz istniejgcych systeméw
kodowania jest badane w wiekszosci panstw cztonkowskich UE, zgodnie z zaleceniami grupy
ekspertow Komisji Europejskiej ds. Rzadkich Chordb.
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Uzytkownicy sg zadowoleni z uzytecznosci ustug Swiadczonych przez Orphanet: w badaniu
satysfakcji w 2015 roku 76% respondentéw stwierdzito, ze wykorzystywane przez nich ustugi
byty bardzo przydatne lub przydatne.

49% wzrost pobierania Orphanet report Series w poréwnaniu do 2014 roku

20% wzrost pobierania Biuletynoéw informacyjnych o niepetnosprawnosci w poréwnaniu do
2014 roku

19% wzrost pobierania zestawu danych Orphanetu w poréwnaniu do 2014 roku

2. Konsorcjum Orphanet

Orphanet stat sie narzedziem pracy dla spotecznosci zajmujacej sie rzadkimi chorobami; wypracowat
znaczng ilo$¢ danych, ktdre sg niezbedne do prowadzenia projektéw naukowych, ale takze majg
przetozenie na ksztattowanie polityki zwigzanej z rzadkimi chorobami w Europie, zwiekszanie
Swiadomosci i upowszechniania wiedzy o RD. Orphanet jest wymieniany w gtéwnych dokumentach
Unii Europejskiej dotyczacych RD (np. W komunikacie Komisji ,,Rzadkie choroby: wyzwanie Europy” z
11 listopada 2008 roku i zaleceniach Rady w sprawie dziatanh w obszarze rzadkich choréb z 8 czerwca
2009 roku) jako zrédto aktualnej informacji na temat RD w UE, jak rowniez strategiczny element
kazdego narodowego planu ds. rzadkich chordb, ktére kazdy panstwo cztonkowskie miato opracowac
do konca 2013 roku. Wymienia sie go rowniez jako kluczowe narzedzie do informacji na temat
rzadkich choréb w dyrektywie w sprawie stosowania praw pacjenta w transgranicznej opiece
zdrowotnej (2011).

Z powodu tej oceny rozwdj bazy danych RD Orphanetu w bardziej dtugotrwaty model w Europie
przyjeto za gtoéwny cel WP4 w RD-ACTION, nowej wspdlnej akcji poswieconej RD, wspétfinansowane;j
przez 3. Program ochrony zdrowia w UE, wprowadzony 17 wrzesnia 2015 roku w Luksemburgu.
Instrument ten tgczy srodki z Komisji Europejskiej oraz kazdego panstwa cztonkowskiego, jak rowniez
Szwajcarii, Kanady i Australii jako podmiotéw wspodtpracujgcych.

Prace te bedg trwaty trzy lata (do czerwca 2018 roku) i postepowaty zgodnie z logikg spéjnosci i
ciggtosci, ale bedg miaty na celu wieksze zaawansowanie pod wzgledem konkretnej implementacji i
konsolidacji polityk. Akcje te koordynuje Orphanet (INSERM, US14), taczac 63 uczestnikow
europejskich i pozaeuropejskich.

Po dwdch wczesniejszych wspdlnych dziataniach - Orphanet Joint Action i EUCERD Joint Action - RD-
ACTION stanowi kolejny projekt wsparty przez Komisje Europejskiejskg (EC) dla rzadkich chordb
poprzez Dyrekcje Generalng ds. Zdrowia (DG SANTE). RD-ACTION ma trzy gtéwne cele:
e przyczynia¢ sie do wdrazania przez panstwa cztonkowskie zalecenn Panelu EC zwigzanych z
politykg wobec tych chordb,
e wspierad staty rozwdj Orphanetu, i na koniec
e pomagaé panstwom cztonkowskim wprowadza¢ kody ORPHA w ich systemach opieki
zdrowotnej, uwidaczniajac rzadkie choroby.
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RD-ACTION zostat zaprojektowany w duchu integracji i spojnosci, tak aby dane zebrane przez
Orphanet mogty przyczynié¢ sie do koniecznej analizy zalecern wobec polityki i dziatain politycznych,
ktore nastepnie bedg zajmowaly sie tworzeniem, wykorzystaniem i rozpowszechnianiem tych
danych. Cztonkowie konsorcjum sg odpowiedzialni za skuteczng komunikacje miedzy kazdym z
panstw cztonkowskich i Panelem EC w celu konkretnego wsparcia przy wdrazaniu ich zalecen.
Wiekszo$¢ krajowych koordynatorow Orphanetu przyczynia sie do pakietow pracy RD-ACTION, tym
samym uczestniczac w kodyfikacji RD i wdrazaniu polityki.

W celu zapewnienia optymalnego tadu i kultury pracy oraz efektywnego zarzadzania przeptywem
pracy, zasady pracy Orphanetu organizujg trzy rézne rady:

e Zarzad, sktadajgcy sie z koordynatoréw krajowych, jest odpowiedzialny za identyfikowanie
mozliwosci finansowania, prowadzenia projektu, aby zapewnié¢ optymalng obstuge dla
uzytkownikéw koncowych oraz rozwaza witgczanie nowych zespotéw, jak rowniez
zapewnia ciggtosc¢ projektu.

Rady zewnetrzne:

+ Miedzynarodowa Rada Doradcza, sktadajgcy sie z miedzynarodowych ekspertow,
odpowiada za doradzanie Zarzagdowi odnosnie ogdlnej strategii projektu.

+ Komitet Doradczy ds. Genetyki jest odpowiedzialny za doradzanie Orphanet w kwestiach

zwigzanych z bazg danych gendw, bazg danych testéw genetycznych i laboratoridw.

Rady te omawiajg zakres i gtebie rozwoju projektu; zapewniajac jego spdjnosé i ewolucje w stosunku
do postepu technologicznego oraz do potrzeb jego uzytkownikéw koricowych, jak réwniez jego
zrbwnowazonego rozwoju.

W ramach RD-Action Joint Action w latach 2015-2018 wiekszo$¢ dziatann Orphanetu jest
wspotfinansowana przez Komisje Europejskg. W rezultacie Zarzad Orphanet odnosi sie takze do
Zgromadzenia Ogodlnego projektu RD-Action (w celu uzyskania dodatkowych informacji zobacz

www.rd-action.eu).

Od momentu powstania Orphanet buduje swojg reputacje dzieki jakosci gromadzonych danych i
dlatego rozrést sie jako europejskie konsorcjum, stopniowo rozszerzajgc sie na 35 panistw
sgsiadujgcych na wschdd i potudnie. W 2011 r. Orphanet kierujac sie dalej na zachéd przyjat Kanade.
Konsorcjum skierowato sie w strone Australazji przyjmujac Australie Zachodnig w 2012 r. W 2014 r.
dotaczyta Gruzja i Tunezja, a po nich Argentyna (pierwszy kraj z Ameryki Potudniowej) w 2015 r.

W celu uzyskania wiecej informacji na temat partneréw — instytucji i zespotdw — prosze odnies¢ sie
do schematu organizacyjnego na koncu niniejszego dokumentu.
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Rys. 1 Partnerzy Orphanetu oraz punkty kontaktowe

2.4.1. ZespOt KOORDYNUJACY

Zarzadzaniem konsorcjum zajmuje sie zespdt koordynujacy z siedzibg w Service Unit 14 INSERM
(Francuski Narodowy Instytut Zdrowia i Badan Medycznych). INSERM jest koordynatorem
konsorcjum Orphanet od 2001 roku.

Zespot ten jest odpowiedzialny za koordynacje dziatann konsorcjum, sprawy zwigzane ze sprzetem i
oprogramowaniem projektu, baze danych rzadkich chordb i tworzenie encyklopedii, jak réwniez
szkolenia wszystkich cztonkdw konsorcjum i kontrole jakos$ci wykazu ustug w krajach cztonkowskich.
Koordynatorzy odpowiadajg takze za aktualizacje bazy danych produktow medycznych w fazie badan,
od etapu mianowania do dopuszczenia do obrotu na rynku.

2.4.2. PARTNERZY

Utworzenie wykazu ustug mozna osiggngc tylko przez konsolidacje danych zebranych przez kraje
cztonkowskie. ldentyfikacja zasobow eksperckich wymaga bardzo dobrej znajomosci krajowych
instytucji badawczych, instytucji opieki zdrowotnej i ich organizacji. Wszyscy krajowi koordynatorzy
pracujg w wysoko wykwalifikowanych instytucjach, ktére zapewniajg odpowiednie warunki pracy dla
naukowcoéw w zakresie dokumentacji, pomocy biurowej i dostepu do sieci.

Partnerzy sg odpowiedzialni za zbieranie, weryfikacje i przekazywanie danych na temat badan
klinicznych, laboratoriow medycznych, specjalistycznych klinik, projektéw badawczych, rejestréw,
platform, sieci i organizacji pacjentéw.

Ttumaczenia materiatow Orphanetu na jezyk narodowy s3g takze zarzadzane przez zespoty krajowe,
pod warunkiem, Zze majg na to wystarczajgcy budzet. Obecnie ttumaczenia catej witryny na jezyk
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ojczysty robione sg w Belgii, Francji, Niemczech, Wtoszech, Hiszpanii i Portugalii, natomiast zespoty w
Polsce, Finlandii i Stowacji ttumaczg streszczenia z encyklopedii.

Kazdy partner — panstwo cztonkowskie — zarzgdza krajowg strong czy wejsciem na portal Orphanetu i
przeprowadza to takze w swoim jezyku narodowym.

2.4.3. PUNKTY KONTAKTOWE ORPHANET

Wszystkie krajowe punkty kontrolne znajdujg sie w wysoce wyspecjalizowanych instytucjach. Jednak
ich lokalizacja oznacza, ze kraje te nie finansujg u siebie dziatalnosci Orphanetu, stad tez nie zbiera sie
aktywnie danych na temat zasobdéw eksperckich. Krajowy punkt kontaktowy jest odpowiedzialny za
zatwierdzanie juz dostepnych informacji i danych krajowych przedstawionych przez specjalistéw
krajowych poprzez narzedzie do rejestracji dostepne online.
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3. Orphanet: Produkty i ustugi

ICD-10 code
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Encyclopaedia Epidemiological
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Tr

Genes Inheritance
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Rys. 2 Baza danych Orphanetu

Disability facts Medical laboratories

Expert centres

Orphanet jest rozwijajgcg sie bazg wiedzy z wartoscig dodana, poniewaz wytwarza we wiasnym
zakresie swoje tresci naukowe, potwierdzane przez ekspertéw i zintegrowane z innymi dostepnymi
zasobami, tak jak przedstawia to Rys. 2 i jego dalszy opis.

Hasta w bazie danych choréb Orphanet odpowiadajg rzadkim chorobom (zdefiniowanych w Europie
jako takie, ktorych rozpowszechnienie jest nie wieksze niz 1/2000), rzadkim postaciom powszechnych
chordb i chordb, ktérych czestos$é wystepowania pozostaje nieznana, ale potencjalnie sg one rzadkie.
Mozna rozwazy¢ wtgczenie niektérych chordb, ktore nie sg rzadkie w Europie, lecz sg rzadkie w
innych krajach, np. w USA, jesli dodanie ich jest na tyle konieczne, aby przedstawi¢ specjalistyczne
zasoby tych krajéw .

Raport z dziatalnosci Orphanetu w 2015 roku 13



T

Collect/production :
N | Eksperci

Adnotacje : Grupy pacjentéw

Quality control

Orphanews PubMed

zapytania B
" Towarzystwa naukowe KOI:T?pIe,t,nosc
Profesjonalisci Spojnosé
Badanie frodet . S

Rys. 3 Metodologia tworzenia danych Orphanetu

Aktualizacja tresci naukowej bazy danych odbywa sie z wykorzystaniem czteroetapowej metodologii
(Rys. 3), ktdra polega na badaniu Zrddet, pozwalajgc na gromadzenie i opracowanie danych poprzez
identyfikowanie nowych zespotéw, gendw lub schematdw postepowania, aktualizacje klasyfikacji
chordb oraz jest podstawg do tworzenia réznych tekstow (encyklopedii, wytycznych, itp.). Wszystkie
teksty i dane (adnotacje do danych epidemiologicznych, objawéw klinicznych, funkcjonalnych
nastepstw choroby, gendw, itp.) sg zatwierdzane zewnetrznie (przez specjalistéw uznawanych na
forum miedzynarodowym, towarzystwa naukowe oraz (lub) organizacje pacjentéw, zaleznie od
rodzaju tekstu lub danych). Ostatni etap kontroli jakosci ma zapewnic¢ spdjnos¢ i kompletnos¢ bazy
danych.

Wszystkie zespoty tworzgce konsorcjum Orphanet sg odpowiedzialne za gromadzenie, zatwierdzanie
i przekazywanie danych na temat zasobdw eksperckich. W celu publikowania danych, ktdre sg wazne
i doktadne (kompletne, aktualne i zgodne z innymi danymi z bazy danych), zespét koordynujgcy
przeprowadza walidacje i kontrole jakosci, a regularne aktualizacje s3 wykonywane z zespotami
innych krajow poprzez intranet.

Ponadto regularnie rozwija sie dodatkowe ustugi i nowe Sciezki wspdtpracy, aby rozwigzac¢ problem

rozproszenia informacji i zaadresowac konkretne potrzeby réoznych partneréw.

Witryna Orphanetu oferuje przyjazng uzytkownikowi gtéwng strone z bardzo wygodng nawigacjg,
zapewniajgcy fatwiejszy dostep do wielu ustug Orphanetu i wiekszg uzytecznosé, ktadac szczegdlny
nacisk na poprawe dostepnosci dla uzytkownikéw niedowidzacych (Rys. 3). Krdj czcionki jest
powiekszony a informacje zblokowane sg w fatwych do rozpoznania grupach, co pozwala
uzytkownikowi na tatwiejsze poruszanie sie po witrynie. Funkcja wyszukiwania chordéb znajduje sie na
srodku gtéwnej strony, natomiast zaktadki z innymi gtdwnymi Zzrédtami Orphanetu zebrane sg w spis
tresci. Popularne serie raportéw Orphanetu, ktére dotyczg waznych tematdéw zwigzanych z rzadkimi
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chorobami i lekami sierocymi sg zaznaczone w konkretnym obszarze. Wreszcie OrphaNews, biuletyn
spotecznosci skupionej wokot rzadkich choréb oraz narzedzie rozpowszechniania RD-ACTION,
znajduje sie w prawym gérnym rogu strony gtowne;.

orphane

s periat Ses mamses rares a2 s Aucume maladie n'est trop rare
roéscamests spbeing pour ne pas mériter attention
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R Daesses Soment Austraie
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Rys. 4 Gtéwna strona witryny Orphanetu w 2015 r.

Aby utatwié¢ uzytkownikom poruszanie sie po stronie internetowej, strona ,,Pomoc” proponuje wykaz
naszych gtéwnych ustug. S3 one skategoryzowane, aby dostosowac¢ sie do profili rdéznych
uzytkownikow.

3.1.1. INDEKSACJA PRZEZ WYSZUKIWARKI

Wedtug Google wysoka pozycje witryny www.orpha.net mozna oceni¢ na podstawie liczby
uzyskanych wynikoéw przy uzyciu nazwy witryny w zapytaniu, to jest 3 530 000 odpowiedzi.
Uzytkownicy wchodzg gtdwnie na strone www.orpha.net przez wyszukiwarki, to znaczy naturalne
wyszukiwanie (51% wizyt wedtug Google Analytics), a sam Google stanowi prawie 49% zapytan (Rys.
5). Wyszukiwanie naturalne odpowiada wynikom w wyszukiwarkach, ktdre sie pojawiajg ze wzgledu
na ich zgodnos¢ z hastami wyszukiwania, a nie poniewaz sg reklamowane.

Inne strony generujgce ruch Orphanetu stanowig 3% wizyt. Pozostate wizyty sg dokonywane poprzez
bezposredni dostep (zapisane strony, 46%).

3%

Organic searches

M Direct
51%

m Referrals

Rys. 5 Podziat Zrédet ruchu
(Zrédto: Google Analytics, 1 stycznia 2015r do 31 grudnia 2015r.)
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Bogactwo informacji dostepnych na naszej stronie przycigga znaczng liczbe odwiedzin ze wzgledu na
pokazny zbidr stow kluczowych (a nie tylko niektérych dominujgcych stow kluczowych). Gtéwnym
stowem kluczowym przez ktére nastepujg wejscia na naszg strone jest po prostu ,Orphanet”.
Indeksacja naszej strony ma charakter , dtugiego ogona”: ponad 300 000 réznych stéw kluczowych
generuje ruch do strony.

Google Analytics umozliwia uzytkownikom $ledzi¢ wizyty z urzadzed mobilnych (smartfondw,
tabletéw): te wizyty odpowiadajg 20% wszystkich wizyt w 2015 roku i liczba ta pozostaje stabilna,
jesli porownamy poprzednie lata (20% w 2014 r. i 23% w 2013 r.).

3.1.2. ODBIORCY WITRYNY

W 2015 r. oglgdano okoto 30 miliondéw stron, tak wiec srednio okoto 82 000 stron dziennie (Rys. 6).
Liczba ta zmniejszyta sie w poréwnaniu do 2014 roku (90 000 ogladanych stron dziennie). Mozna to
chyba wyttumaczy¢ nowa politykg informowania uzytkownikow o liczbie wizyt (patrz nizej).

Narzedzie Google Analytics nie ma bezposredniego dostepu do dokumentéw w formacie PDF. A
przeciez dokument PDF sg waznym punktem wejscia i generujg statg liczbe wizyt: co miesigc okoto
1910 000 dokumentéw PDF jest przegladanych na stronie Orphanetu. Stanowi to okoto 14 260 000
pobran w 2015 roku, czyli 20% wiecej niz w 2014 roku (okoto 11 824 000 pobran).

Uzytkownicy pochodzg z 217 krajow. W pierwszej dziesigtce znajdujg sie: Francja, Wtochy, Niemcy,
Hiszpania, USA, Belgia, Wielka Brytania, Szwajcaria, Brazylia i Meksyk.

Audience Overview Jan 1, 2015 -Dec 31, 2015

All Sessions
100.00%

Overview
® Sessions

300,000
._’—.‘—-‘-.\“ > > V C—

150,000

April 2015 July 2015 October 2015
M Returning Visitor B New Visitor
Sessions Users Fageviews
2,408,283 964,124 29,941,285
Pages / Session Avg. Session Duration Bounce Rate
12.43 00:03:34 0.67%
S S — — S s —

% New Sessions
37.13%
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Rys. 6 Konsultacje ze stronq Orphanetu w 2015r.
(Zrédto: Google Analytics, 1 stycznia 2015r do 31 grudnia 2015r.)

Narzedziem wykorzystywanym do S$ledzenia naszych odbiorcow jest Google Analytics. Pozwala
monitorowac 3 parametry: sesje, uzytkownikéw i odstony (co pozwala nam obliczy¢ wazng proporcje
odstony/odwiedzajacy). Nalezy zauwazy¢, ze obecny sposéb liczenia uzytkownikéw i sesji ma ulec
zmianie. Na przyktad w 2014 roku CNIL (Commission nationale de Iinformatique et des
libertés; francuski organ ochrony danych) =zalecat, aby strony internetowe informowaty
uzytkownikéw, Zze stosujg narzedzia pomiaru, takie jak Google Analytics. Latem 2014 r.
opracowalismy wyskakujgcy komunikat, ktéry prosi odwiedzajgcego witryne o zaakceptowanie
pomiaru na stronie. W wypadku odmowy lub zaniechania (na przyktad brak zmiany strony),
narzedzie nie rozpoznaje prawidtowo uzytkownika ani sesji. Spadek liczby sesji i uzytkownikow w
2015 r. wynika z faktu, ze uzytkownicy nie chcieli by¢ liczeni lub zostali na stronie przez bardzo krotki
czas, a zatem nie zostali policzeni. Nie ma to wptywu na czas trwania wizyt, ale moze wyjasni¢ spadek
catkowitej liczby sesji w 2015 r. w poréwnaniu do 2014 r.

Z drugiej strony przegladania w trakcie jednej wizyty podwoity sie w 2015 r. w poréwnaniu do 2014
r.. odzwierciedla to skuteczny wzrost korzystania z tej witryny. Ogdlnie od 2011 r. liczba stron
odwiedzanych w trakcie sesji wzrosta 6 krotnie (Rys. 7).

1
2015 | '12,43
2014 '5'98
2013 2,51
2012 1,9
2011 2,13
0 2 4 6 8 10 12 14

Rys. 7 Liczba stron/sesja od 2011 r.

3.1.3. KRAJOWE WITRYNY ORPHANETU

Aby Orphanet stat sie narzedziem ujetym w krajowych planach lub strategiach dotyczacych rzadkich
chordb, miedzynarodowy portal w siedmiu jezykach ewoluowat w kierunku stron internetowych
dostosowanych przez kazdy kraj cztonkowski i opracowanych w ich ojczystym jezyku czy jezykach.
Krajowe strony internetowe poswiecone kazdemu panistwu-partnerowi umozliwiajg im
wprowadzanie haset w ich jezykach narodowych. Strony krajowe zawierajg informacje o krajowych
wydarzeniach, aktualnosciach i dostepie do krajowych dokumentéw o polityce wobec chordb
rzadkich i lekéw sierocych. Poza informacjami na poziomie krajowym, witryny te zapewniajg dostep
do miedzynarodowej bazy danych w siedmiu jezykach.
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Wedtug stanu z 31 grudnia 2015 r. w sieci jest 38 krajowych witryn Orphanetu. Niektére z nich sg
publikowane w catosci w ich jezyku ojczystym, podczas gdy strony innych krajéw majg uktad witryny
po angielsku a teksty obowigzkowe (informacje ogdlne) sg w ich jezyku ojczystym.

Serwery produkcyjne znajdujg sie w jednym z najwiekszych cywilnych centrum danych we Francji,
CINES (Centre Informatique National de I'Enseignement Supérieur). Aby zapewnié bezpieczenstwo
strukturalne umieszczono serwery rozwojowe w innym budynku INSERM, obok CINES i potgczono je
Swiattowodem. Pozwala to na doskonaty tgcznos¢ miedzy serwerami produkcyjnymi, srodowiskiem
rozwojowym i tworzenie kopii zapasowych. Architekture serwerdw przedstawia Rys. 8.

Na miejscu znajduje sie wiele Srodowisk produkcyjnych: zaplecze organizacyjne, pre-produkcja,
ochrona i rozwdj. Dzieki temu Plan Naprawczy Aktywnosci (Activity Recovery Plan - PRA) witryny
Orphanetu jest bardzo skuteczny. Zespdt koordynujgcy we Francji i inne zespoty miedzynarodowe
majg dostep do narzedzi zaplecza organizacyjnego za posrednictwem serwerdw sieci VPN (Virtual
Private Network). W 2015 r nie stwierdzono powaznych problemdéw a witryna www.orpha.net byta
bardzo dostepna, pomimo coraz wiekszej ilosci gosci - obecnie miesiecznie wyswietlanych jest ponad
3 min stron. Zrobilismy kilka aktualizacji ze wzgledéw bezpieczenstwa (PHP i serwery OS).
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Rys. 8 Architektura IT Orphanetu w 2015 r.
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3.3. Wykaz Orphanetu rzadkich choréb

Orphanet zapewnia kompleksowy wykaz rzadkich choréb  sklasyfikowanych  wedtug
wielohierarchicznego systemu klasyfikacji rzadkich choréb. Wraz z rozwojem wiedzy naukowej wykaz
rzadkich choréb Orphanetu i system ich klasyfikacji sg regularnie uzupetniane/aktualizowane przez
zastosowanie dwoéch nie wykluczajgcych sie Zrodet: udokumentowanych Zrédet i(lub) porad
specjalistow (Rys. 9). W 2015 roku baza danych zawierata 9 799 fenomow* oraz ich synonimy (w tym
6 368 zaburzen**). Ten rozlegty i ewolucyjny system sktada sie z klasyfikacji zorganizowanych wedtug
medycznej i(lub) chirurgicznej specjalizacji, ktéra zarzadza konkretnymi aspektami wszystkich
rzadkich choréb w ramach opieki zdrowotnej. Choroby zostaty sklasyfikowane w kazdej specjalizacji
na podstawie kryteriow klinicznych lub etiologicznych, jesli byto to istotne z punktu widzenia
diagnostycznego czy terapeutycznego. Klasyfikacja Orphanet zapewnia zakres i poziom
szczegdtowosci potrzebny pracownikom stuzby zdrowia o rdéinych specjalnosciach i mozna je
przegladac bezposrednio na witrynie www.orpha.net i(lub) sciggngé z Orphadata w formacie XML.

* choroby, zespoty wad rozwojowych, anomalie morfologiczne, anomalie biologiczne, zespoty chorobowe,
konkretne sytuacje kliniczne choroby czy zespotu, grupa fenomow, podtypy etiologiczne, podtypy kliniczne,
podtypy histopatologiczne

** choroby, zespoty wad rozwojowych, anomalie morfologiczne, anomalie biologiczne, zespoty chorobowe,
konkretne sytuacje kliniczne choroby czy zespotu

2015

2014

2013

2012

2011

2010

Rys. 9 Rozwdj wykazu rzadkich chordb od 2010 r. (liczba fenomow)

Hasta w tej klasyfikacji to choroby, zespoty, anomalie, wady rozwojowe, szczegdlne sytuacje kliniczne,
grupy chordb i podtypy chordb. Od 2014 r. kazda jednostka kliniczna przypisana jest do jednej z tych
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kategorii, co umozliwia dokfadniejsze informacje na temat ich typologii i doktadnej liczby. Inne
uscislenia to aktualizacje na temat chordb, ktére teraz uznawane sg za czes¢ innej choroby. Orphanet
przekierowuje uzytkownikow do choroby zgodnie z najnowszymi danymi z literatury.

Rzadkie choroby sg zgodne z kodami ICD-10 (patrz Tabela 1). Proces ten postepuje wedtug pewnego
zbioru regut w zaleznosci od tego, czy rzadkie choroby sg wymienione czy nie w spisie lub indeksie
ICD-10. Ustalone sg zasady przypisywania kodu z ICD-10 chorobom, ktére nie znajdujg sie w ICD.
Wiecej szczegbétdw na temat procesu znajduje sie w zasadach i procedurze kodowania RD w ICD-10

Orphanetu. Zgodnos$¢ z ICD-10 jest wprowadzana recznie.

Adnotacje o objawach klinicznych wpisywane sg przy uzyciu wewnetrznego stownika terminéw
fenotypowych i dokonywane w celu uzupetnienia narzedzia Orphanetu pomocnego przy stawianiu
rozpoznania. Dla kazdego terminu fenotypowego zwigzanego z rzadka chorobg opisywana jest
czestotliwosé jej wystepowania (bardzo czesto, czesto i rzadko). Wyszukiwanie rozpoznan na
podstawie objawdéw jest mozliwe dla 2 681 rzadkich chordb; stan z 31 grudnia 2015 r. Opracowywane
sg obecnie dalsze przypisy do HPO i beda dostepne w 2016 r.

Choroby s3 identyfikowane poprzez jeden lub wiecej numeréw OMIM (patrz Tabela 2). Szczegétowe
ustalenia miedzy nomenklaturg Orpha a innymi terminologiami (UMLS, MeSH oraz MedDRA) s3
dostepne online (patrz Tabela 3). Mapowanie do SNOMED-CT wykonywane jest we wspotpracy z
IHTSDO i jest to dostepne na zyczenie kierowane do IHTSDO. Mapowanie przeprowadzane jest w
spos6b pdtautomatyczny i recznie nadzorowane pod kgtem tresci. Po kazdej publikacji UMLS robione
sg aktualizacje.

Wszystkie mapowania sg kwalifikowane (doktadne, rozszerzajgce, zawezajace) i jest dostepna
informacja na temat statusu walidacji. Kolejne przypisy przeprowadza sie dla pojeé¢ z ICD-10:
konkretny kod, stowo przypisujace lub kluczowe, kody przypisane przez Orphanet, ze wskazaniem
statusu walidacji.

Kody Sprzezone numery Orpha
ICD-10 6716
Tabela 1 Liczba chordb, grup lub podtypow zaburzen sprzezonych z kodami ICD-10, stan na 31
grudnia 2015 r.

Terminologie/zrédta Zmapowane choroby

UMLS 2 898

MeSH 1809

SNOMED CT 2 646

MedDRA 1173

oMIM 4248

Tabela 2 Liczba zmapowanych choréb wedtug terminologii, stan na 31 grudnia 2015 r.
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Dostepne sg informacje o danych epidemiologicznych. Dopracowano kategorie wzorcow
dziedziczenia choroby oraz wiek zachorowania, by informacje byty bardziej precyzyjne (Tabela 3).
Mozna teraz $ciggnac dane o rozpowszechnieniu, rocznej zapadalnosci, chorobowosci przy urodzeniu
i w ciggu zycia z www.orphadata.org, oprdcz juz dostepnych okreséw wystepowania (Tabela 4). Jedli

dostepne sg petne informacje to kazda pozycja jest udokumentowana wedtug stref geograficznych z
podaniem minimalnych, maksymalnych i srednich liczb. W wypadku bardzo rzadkich chordb
podawana jest liczba przypadkéw lub rodzin opisanych w literaturze. Dla wszystkich danych
podawane sg Zrodta i status walidacji. Te nowe dane epidemiologiczne sg dostepne dla ponad 4 800
chordb i stanowig unikatowe i globalne Zrddto informacji, ktére mamy nadzieje jest przydatne
wszystkim zainteresowanym uzytkownikéw: decydentom, srodowiskom naukowym oraz przemystowi
lekéw sierocych zaangazowanemu w rozwadj lekéw sierocych.

Dane o naturalnym przebiegu choréb Liczba choréb
Sredni wiek zachorowania 4710
Sposdb dziedziczenia 4 851

Tabela 3 Liczba chordb wedtug danych o naturalnym przebiegu chordb, stan na 31 grudnia 2015 r.

Dane epidemiologiczne Liczba choréb
Chorobowo$¢ punktowa 4 801
Chorobowos$¢ przy urodzeniu 456
Chorobowos¢ zyciowa 44
Roczna zapadalnos¢ 427

Tabela 4 Liczba chordb wedtug danych epidemiologicznych, stan na 31 grudnia 2015 r.

3.3.1. DODATKOWE FUNKCIE W 2015 ROKU

Lepsza widoczno$¢ numeru Orpha: numer ORPHA jest teraz podany po kazdej nazwie choroby na
stronie klasyfikacyjnej. Mozna tez na tej stronie szuka¢ wedtug numeréw ORPHA. Powinno to pomadc
pracownikom stuzby zdrowia wdraza¢ kody ORPHA podczas kodowania pacjentdw (rys. 10).

SEARCH A DISEASE OTHER SEARCH OPTION(S)

" * _
hypersomnia (@ Disease name 0K

= Search a group of diseases
{* mandatory field () Orpha number

return to list of classifications

. - Orphanet classification of rare neurological diseases

¥ Rare neurologic disease ORPHAS8006
Sleep disorder ORPHAG8354

Idiopathic hypersomnia ORPHA33208

Idiopathic hypersomnia with long sleep time

ORPHA228315

Idiopathic hypersomnia without long sleep time

ORPHA228318

return to list of classifications

Rys. 10 Lepsza widocznos¢ numeru Orpha na stronie klasyfikacyjnej
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Ulepszona, bardziej przejrzysta i fatwiejsza strona w wynikami wyszukiwania: przy wyszukiwaniu
choroby wedtug numeru OMIM, ICD10 czy Orpha wyszukiwarka wyswietla jeden wynik dla jednej
choroby, nawet jesli wpisany cigg znakéw pasuje do jednego czy kilku synonimoéw Iub stéw
kluczowych dla tej samej choroby. Zgodnie z oczekiwaniami synonimy i stowa kluczowe sg nadal
wyswietlane, ale teraz pojawiajg sie po nazwie choroby. Taka zasada poprawia czytelno$¢ wynikow,
poniewaz ta sama choroba nie bedzie sie juz pojawiata kilka razy (rys. 11).

SIMPLE SEARCH |

hypersomnia ® | @ Disease name OK
{* mandatary fiskd Gene name or symbol
OMIM
ICD-10
Orpha number
. . 3 Result(s)

ORPHA33208 |diopathic hypersomnia
Synonym(s) : Primary hypersomnia

ORPHA228315 Idiopathic hypersomnia with long sleep time

ORPHAZ228318 |diopathic hypersomnia without long sleep time

Rys. 11 Ulepszona i czytelniejsza strona z wynikami wyszukiwania

Nowe pole o nazwie “Zrédio walidacji” w wewnetrznym narzedziu do edycji umozliwia zespotowi
naukowemu wstawienie 7Zrodet walidacji chordéb; taka rozbudowe przeprowadzono w ramach
podejmowanych przez Orphanet staran o przesledzenie i identyfikowalnos$¢ choréb.

Ontologia rzadkich choréb Orphanetu (ORDO) dostepna jest na trzech witrynach Bioportal,
Orphadata oraz EBI Ontologies Lookup Service .

ORDO zostat opracowany wspdlnie w 2013 r. przez Orphanet i Europejski Instytut Bioinformatyki
(EMBL-EBI) w celu stworzenia ustrukturyzowanego stownictwa dla rzadkich chordb, uwzgledniajgcych
zwigzki miedzy chorobami, genami i innymi istotnymi cechami, ktére bedzie uzytecznym Zrodtem
informacji dla analizy obliczeniowej rzadkich choréb. Wywodezi sie z bazy danych Orphanet. Integruje
nozologie (klasyfikacje rzadkich chordb), zwigzki (relacje miedzy genami a chorobami, dane
epidemiologiczne) oraz powigzania z inng terminologia (MeSH, UMLS, MedDRA), bazami danych
(OMIM), Baza sekwencji biatkowych (UniProtKB), Komitet ds. nomenklatury w Organizacji poznania
Genomu Ludzkiego (HGNC), Ensemble, Reactome, IUPHAR, Genatlas) lub klasyfikacjami (ICD-10).
Ontologia zarzadza Orphanet i uzupetnia jg nowymi danymi. Klasyfikacje Orphanetu mozna
przegladac¢ dzieki opcji wyszukiwania w ontologii (Ontology Lookup Service; OLS) Europejskiego
Instytutu Bioinformatyki (EBI). ORDO jest regularnie aktualizowana i zgodna z wytycznymi OBO
dotyczacymi przestarzatych nazw i okreslen. Stanowi oficjalng ontologie rzadkich choréb. ORDO
wersja 2.0 zostata uruchomiona pod koniec 2014 r., aby wtaczy¢é nowe tresci z Orphanetu, w tym
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petne dane epidemiologiczne, mapowania i przypisy dotyczace genetyki, jak wskazano ponize;.
Dostepnos¢ takich zwigzkéw pomiedzy terminologiag medyczng pozwala na uzywanie rzadkich choréb
jako ,0si”, ktora tgczy rézne biologiczne, kliniczne lub genetyczne ontologie. Ta interoperacyjnosc
pozwala na kojarzenie nowej tresci i stawianie nowych hipotez badawczych dotyczacych danych,
ktdre nie byto ze sobg na poczatku powigzane.

W 2015 r. ORDO byt pobierany 8 435 razy.

Do bazy danych wprowadza sie geny zaangazowane w wystgpienie rzadkich chorobach i aktualizuje
je zgodnie z nowymi publikacjami naukowymi. Geny zwigzane sg z jedng lub wiecej chorobg, z
jednym lub wiecej testem genetycznym i bazami danych mutacji oraz(lub) projektami badawczymi.
Zarejestrowane dane zawierajg: indeksacje z gtéwng nazwg i symbolem genu (z HGNC) oraz jej
synonimy, jak réwniez jego odniesienia do HGNC, UniProtkB, Genatlas i OMIM (aby odsyta¢ je do
tych witryn). Ponadto geny mozna teraz odnies¢ do baz danych Ensemble (bazy danych EMBL-EBI,
ktora robi automatyczne adnotacje dla wybranych genoméw eukariotycznych), Reactome (baza
danych bedaca otwartym Zrédtem EMBL-EBI, z otwartym dostepem, recznie sterowana i
recenzowana) i IUPHAR (Miedzynarodowa Unia Farmakologii Podstawowej i Klinicznej). Zaleznos¢
miedzy genem a chorobg jest recznie kwalifikowana zgodnie z rolg, jaka odgrywa dany gen w
patogenezie choroby: sprawcza, modyfikujgcg (zarowno =z linii germinalnej czy mutacji
somatycznych), gtéwne czynniki podatnosci czy odgrywa role w fenotypie (dla anomalii
chromosomowych). Dla mutacji germinalnych chorobotwdrczych dostepna jest rowniez informacja,
czy podlega nabyciu czy utracie funkcji dla biatka. Geny kandydujace sg rdwniez zawarte, ale tylko
wtedy, gdy sg testowane w warunkach klinicznych. Przypisy te stanowig unikatowe ustugi z wartoscia
dodang dla badan diagnostycznych i terapeutycznych.

Od 2014 r. wpisy genetyczne zostaty rozszerzone w celu dostarczenia informacji o typologii genu,
(tzn. genu z produktem biatkowym, niekodujgce RNA, locus zwigzany z zaburzeniem), jego lokalizacji
chromosomowej i wszystkich poprzednich symboli i synonimdw.

3.5.1. DODATKOWE FUNKCJIONALNOSCI W 2015 R.

Geny mogg byc¢ potaczone z kilkoma zewnetrznymi odnosnikami do HGNC, UniProtkB, Genatlas,
OMIM, Ensembl, Reactome i IUPHAR. Poprzednio geny mogty by¢ powigzane tylko pojedynczo z tymi
odnosnikami. Wszystkie te odwotania sg widoczne na karcie identyfikacyjnej genu.

Oprdcz nowej pozycji ,,synonim(y)” w karcie identyfikacyjnej genu dodano takze wiersz ,Poprzednie
symbole i nazwy” (Rys. 12).
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.. FOXP3 - forkhead box P3
ORPHA121913

300252 [ ]
Synonym(s) : AND, DIETER, JM2, PIDX, SCURFIN, XPID it 6106 [.~]

Previous symbols and names: IPEX, immune dysregulation, Q8BZS1 [£]
polyendocrinopathy, enteropathy, X-linked Genatlag: FOXP3 -]

LU T Er TR Ensembl: ENSG00000045768 []

somal location: Xp11.23

R . Additional information
Diseases list

Health care resources for this gene

} Disease-causing germline mutation(s) in Immune dysrequlation-polvendocrinopathy-enteropathy-
X-linked syndrome v

= Diagnostic tests (20}

Research activities on this gene

= Research projects (2)
> Registries/biobanks (1}
= Clinical trials (0)

= Networks (0)

v Assessed

Rys. 12 Uwzglednione poprzednio wiersze symboli i nazw w karcie indentyfikacyjnej genu

Rownolegle rozbudowano wyszukiwarke gendw, aby méc znaleié jakiS gen takie po jego
,poprzednim symbolu i nazwie” oprdcz synonimow i symboli.

Dodano nowe pole zwane ,Zzrédtem walidacji” do wewnetrznego narzedzia przechowywania danych.
Pozwala on zespotowi naukowemu na wstawianie zrédta walidacji zwigzku miedzy genem a chorobg i
tym samym zwiekszajgc transparentnos$¢ i mozliwos¢ odtworzenia historii podjetej decyzji.

Na stronie internetowej Orphanetu dostepne s3 trzy rézne encyklopedie: jedna dla pracownikow
stuzby zdrowia, druga dla ogdtu spoteczenstwa, a trzecia zwigzana z niepetnosprawnosciami.

3.6.1. ENCYKLOPEDIA DLA PRACOWNIKOW StUZBY ZDROWIA

e  Podstawowe informacje

Informacje tekstowe na temat choroby przedstawione sg w formie streszczenia, definicji, skréconej
definicji lub jako automatycznie wygenerowany tekst.

Teksty Orphanetu (oprécz tych wygenerowanych automatycznie) sg unikatowe i pisane po angielsku
przez cztonka zespotu redakcyjnego z siedzibg w Paryzu. Streszczenia i definicje sg nastepnie
weryfikowane przez zaproszonych i uznanych w $wiecie ekspertdw. Pogrupowane sg na 10 sekgcji:
Definicja choroby - Epidemiologia — Opis kliniczny — Etiologia — Metody diagnostyczne — Rozpoznanie
roznicowe — Diagnostyka prenatalna (jesli dotyczy) — Poradnictwo genetyczne (jesli dotyczy) —
Postepowanie i leczenie — Rokowanie.

Wg stanu z grudnia 2015 r. w portalu dostepne sg skrécone informacje dla 4 061 rzadkich chordb.

Sg przettumaczone na sze$¢ pozostatych jezykow tej witryny (francuski, wtoski, hiszpanski, niemiecki,
portugalski i holenderski). Ponadto stan na 31 grudnia 2015 r. to 336 streszczert dostepnych jest w
jezyku finskim, 503 w jezyku polskim, 103 — stowackim i 436 po grecku. Dla dodatkowych 2 740 haset
w tej encyklopedii chordb informacje tekstowe dostarczane sg przez automatycznie generowane
teksty (dla choréb oznaczonych jako grupa chordb, nieaktualne wpisy, podtypy zaburzen, specyficzne
sytuacje kliniczne, dla ktérych jest oznaczenie sieroce i schorzenia, dla ktérych w spisie znajduje sie
test farmakogenetyczny).
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e Genetyka w praktyce - artykuty
Artykuty sg tworzone wspdlnie przez Orphanet i European Journal of Human Genetics (EJHG),
oficjalne czasopismo Europejskiego Towarzystwa Genetyki Cztowieka (European Society of Human
genetics). Dostepne za darmo artykuty publikowane sg w EJHG (Nature Publishing Group) a wchodzi
sie na nie poprzez witryne Orphanet.

*  Wytyczne postepowania w stanach zagrozenia zycia Orphanetu

Wytyczne te sg przeznaczone dla ratownikow medycznych (zawarta jest sekcja specjalnie dla nich
dedykowana) oraz oddziatéw doraznej opieki medycznej. Te praktyczne wskazéwki pisane sg przy
wspotpracy z francuskimi osrodkami referencyjnymi i organizacjami pacjentéw, sg recenzowane
przez lekarzy z oddziatdw ratunkowych zrzeszonych w towarzystwach naukowych: obecnie online
dostepne sg 72 przewodniki postepowania w jezyku francuskim. Sg ttumaczone na kolejne szesc¢
jezykéw: angielski, niemiecki, wtoski, portugalski, hiszpanski i polski. Na chwile obecng dostepnych
jest 21 przewodnikéw postepowania w stanach zagrozenia zycia w jezyku angielskim, 43 po wtosku,

26 po niemiecku, 23 w jezyku hiszpanskim, 19 — portugalskim i 18 po polsku.

Epidemiologia:

4 801 chordb z adnotacjami danych o prewalencji
Historia naturalna:

4 851 chordb z informacjg o sposobie
dziedziczenia

4 637 chordb z informacjg o wieku zachorowania

with age of onset

Mappowanie:

6 798 choréb zmapowanych do ICD-10
4 312 chordéb zmapowanych do OMIM
2 960 choréb zmapowanych do UMLS
1 227 chordéb zmapowanych do MedRA
1 809 chordb zmapowanych do MeSH

Encyklopedia Orphanet zawiera
nastepujace streszczenia:
4 061 w jez. angielskim
3344 w jez. francuskim
3 356 w jez. wioskim

3 234 w jez. niemieckim

2 954 w jez. hiszpanskim
1233 w jez. portugalskim
670 w jez. holenderskim
503 w jez. polskim

436 w jez. greckim

336 w jez. finskim

261 w jez. rosyjskim

116 in Slovak

Raport z dziatalnosci Orphanetu w 2015 roku

Geny:

3 506 gendéw powigzanych z 3377
chorobami, w tym:

3 505 gendw sprzezonych z HGNC
3 500 gendw sprzezonych z OMIM

3 458 gendw sprzezonych z Genatlas

2 307 chordéb sprzezonych z Pubmed

2 681 choréb zindeksowanych wg
objawow klinicznych

5 461 zewnetrznych linkéw do 4 931
choréb
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518 artykutow przegladowych



. . Tuberous sclerosis complex
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Tuberous sclerosis complex (TSC) is 2 vecus disorder ized by i and iat=d with =

rmeurspmychistris features.
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> Clessticston(s) (5)

The prevalence iz estimated to be 1/25,000-1/11,300 in Eurcpe. = Geme(E) (2
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the pressrcs of diffarect revropathological lesions, such as cortics/ suboortical tubers, radial migration lines, subspandymal nodules, > Patientorganisations (142)
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Sysplaziaz.

TSC i dus to mutations in TSCZ (8934) and TSCZ (16p13.3) which =ncode proteins that indirectly inhibit mTOR. In =xcess, mTOR
causes dispropartionats ghutamats activity leading o disrupted synaptic plasticity. Sxpressivity is variable and is dus t= mossicism
2rd to geretic-=pigenatic modifisrs.

Diiagrosiz is bas=d on pres=nce of major (corbical dysplasias; subsperdymal nodules; SEGA; hypomelanchic macules (23, diameter
=5 mm); shagraen patch; angicfibromas {23) or fibrows cephalic plagus; multiple retinal hamartomas; urgual fibromas [22); CR:
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scr==ning regardless of the clirical findings.

The differzrtisl diagrosis indudes vitiigs, Ttz hypomelarcsis (s== thess terms), carfisc myxoma, isolated brain tumers, pulmenany

=mphysema, acrs, skin rash.

CR, cotical tubmrs 2nd/zr subspandymal l=sicns may be def=ct=d by f=tal MAL Prarstal gerstic ssre=ning may b= prfzrmed in
familizs with a2 knewn mutatian.

Transmizsion is autosomal dominant and genetic counseling is recommended. Two thinds of affected individuals have TSC as the
rezult ot 2 = move pathogenic varant.

of TSC is multifissiplinary and includes the use of vigabatrn {GABA trarsaminass inhibiter), =ffective in infantie
spasms and =ardy orzst ssizurss; sverclimus (mTOR pathway inhibiter] may be used to treat SEGA not suitsble for surgery in
adults and chikiren, and for treatment of AMLin adults.

TSC is & chroric, lif=-long candition. s patients transition into adulthood ssizures may persist; renal and/or pulmenary imsu=s may
Becoms mars impartant, and may poss risks of significant morbidity and izralh and p ical 2rg i
cznc=ms may appear, parsist, or become mars significart.
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Detailed information

Summary information Slovak [ ] (2005,pdf)
Emergeney guidelines Déukseh [#] (2007,pdf)

English [ -] (2007,pdf)
Portugués [] (2007,pdf)
Bulski [ ] (2007,pdf)
Erencais [ -] (2007,pdf)
Ttalisno [ -] (2007,pdf)
Espadol [ -] (2007,pdf)
Clinical practice guidslines English [~] (2013)
Disgnostic criteria Erancais [#] (2013,pdf)
English [ ] (2012.pdf)
Proctical geneties English [ #] (2006,pdf)
Guidance for genetic testing English [ -] (2013,pdf)
Acticle for general public Francsis [~] (2015,pdf)
Swenska [ 7] (2015)
Clinicsl genetics review English [ ] (2015)
Dissbility factsheet Erancais [ 2] (2015,pd)

= Fesearch projests (57)
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> Reglsiriesbiobeanks (34)
> Newoks (33)
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> Orpihan drugs in Europe
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Rys. 13 Zawartos¢ bazy danych chordb, stan na 31 grudnia 2015 r.
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Rys. 14 Pobrania przewodnikéw postepowania w stanach zagrozenia Zycia wg jezykow w 2015 r.

Wytyczne co do postepowania w sytuacjach zagrozenia zycia byly przeglagdane ponad 426 700 razy w
2015 roku (Rys. 14) w poréwnaniu do 400 000 razy w 2014 r. (w tym przewodniki postepowania w
stanach zagrozenia zycia po polsku), co stanowi wzrost o 7% w ciggu roku (Rys. 15). Stosunek liczby
konsultacji dla kazdego jezyka do liczby przewodnikéw pokazuje, ze przewodniki odniosty sukces w
kilku jezykach, na pewno w jezyku francuskim, wtoskim, hiszpariskim, polskim i portugalskim.

d

2015 § 226,700
2014 ) 400,000
2013 § 340,000

2012 } 200,000

2011 | b 67,000

2010 j: 37,000

Rys. 15: Pobrania przewodnikdw postepowania w stanach zagrozenia zycia od 2010 r. we wszystkich
jezykach

3.6.2. ENCYKLOPEDIA DLA OGOLU SPOLECZENSTWA




Encyklopedia dla ogotu spoteczenstwa byta poczatkowo francuskim projektem, ktory miat dac petne,
niezawodne i zawsze aktualne informacje pacjentom i ich rodzinom na temat choréb, ktére ich
dotyczg. Od 2011 r. teksty z encyklopedii dla ogétu spoteczeristwa zostaty wzbogacone o punkty
dotyczace funkcjonalnych konsekwencji rzadkich choréb, w tym niepetnosprawnosci wynikajacych z
choroby, medyczne i spoteczne srodki zapobiegania/ograniczania ich i konsekwencji tych
niepetnosprawnosci w codziennym zyciu.

Na dzied 31 grudnia 2015 r. dostepne sg online 142 wewnetrzne teksty w jezyku francuskim.
Dokumenty z tej encyklopedii s Sciggane srednio 510 000 razy na miesigc, co odpowiada ponad 6,1
milionom pobran w 2015 r. (Rys. 16). Reprezentuje to wzrost 0 9% w poréwnaniu do 5,6 milionéw
pobran w 2014 r. (Rys. 17).
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Rys. 16 Suma pobranych tekstow z encyklopedii dla ogotu spoteczerstwa w jezyku francuskim

w 2015r.
6,117,391

2015

2014 5,605,936

2013 4,300,000
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Rys. 17 Pobrania encyklopedii dla ogdtu spoteczeristwa od 2011 r.
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3.5.3 ENCYKLOPEDIA ZWIAZANA Z NIEPELENOSPRAWNOSCIAMI

Od 2013 roku w ramach wspétpracy miedzy CNSA (Narodowym Francuskim Funduszem Solidarnosci
dla Autonomii) oraz INSERM, Orphanet oferuje teksty pod tytutem ,informatory o
niepetnosprawnosci” w Encyklopedii Orphanetu zwigzanej z niepetnosprawnoscia w przebiegu
kazdej rzadkiej choroby. Zbior ten jest adresowany do specjalistow w dziedzinie niepetnosprawnosci,
jak réwniez do pacjentéw i ich rodzin. Teksty zostaty opracowane w celu lepszego rozumienia i oceny
potrzeb osdb, ktérych niepetnosprawnos¢ wynika z rzadkiej choroby oraz promowania wytycznych i
odpowiedniego wsparcia ze strony krajowego systemu opieki zdrowotnej, jak rowniez w systemie
opieki i wsparcia spotecznego.

Kazdy tekst zawiera opis choroby (na podstawie odpowiedniego streszczenia z encyklopedii
Orphanetu dla pracownikéw stuzby zdrowia) i skupia sie na dziataniach zwigzanych z
niepetnosprawnoscig oraz jej konsekwencjach w codziennym zyciu (wziety z odpowiedniego tekstu z
encyklopedii dla ogétu spoteczenstwa Orphanetu). W 2015 r. wiele z tych prac zostato napisanych
jako teksty samodzielne, niezaleznie od encyklopedii dla ogétu spoteczenstwa. Sg one dostepne na
stronie internetowej Orphanet poprzez link ,Informatory o niepetnosprawnosci" na dole strony
opisujgcej chorobe, jak rowniez w zaktadkach ,Encyklopedia dla pracownikéw stuzby zdrowia" oraz
,Encyklopedia dla ogdétu spoteczenstwa”. Trzydziesci z tych tekstow dostepnych jest online od
listopada 2013 r. Zostaty pobrane okoto 24 000 razy w 2015 r. (Rys. 18). Stanowi to wzrost 0 20% w
poréwnaniu do 20 000 pobran w 2014 r.
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Rys. 18 Liczba pobrar w miesigcu francuskiego informatora o niepetnosprawnosci w 2015 r.

3.6.3. KRYTERIA DIAGNOSTYCZNE

Informacje na temat kryteriéw diagnostycznych przedstawione sg w 33 zwieztych dokumentach,
ktorych celem jest unikane btednych rozpoznan oraz utatwienie wczesnego leczenia. Takie
informacje pochodzg z czasopism recenzowanych przez specjalistéw i potwierdzanych przez
miedzynarodowych ekspertéw, z odniesieniem do oryginalnej pracy cytowanej na gorze strony.

3.6.4. LINKI DO ZEWNETRZNEJ LITERATURY O RZADKICH CHOROBACH
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Majgc na celu zwiekszenie liczby artykutéw dostepnych w internecie oraz rozpowszechnianie
artykutéw spetniajgcych kryteria jakosciowe Orphanet, zespdt redagujagcy jest rdéwniez
odpowiedzialny za identyfikacje artykutéw nadajgcych sie do publikacji na stronie internetowej
dedykowanej innym czasopismom czy towarzystwom naukowym. Wymagane jest pozwolenie od
wiasciciela praw autorskich, aby umozliwi¢ dostep do petnego tekstu. Liczby zewnetrznych tekstéow
dla kazdej kategorii przedstawione sg w Tabeli 5.

Mozemy rozrdéznic¢ siedem réznych zewnetrznych zrédet tekstdw dostepnych ze strony internetowej
Orphanetu:

e Recenzje artykutow
Na dzien 31 grudnia 2015 r. dostepnych jest na stronie internetowej 518 artykutéw recenzowanych
(wytaczajac te opublikowane w Orphanet Journal of Rare Diseases).

e Kliniczny przeglad genetyki

Sg to opisy chordb recenzowane przez specjalistow, skupiajace sie na aspektach genetycznych z
implikacja w rozpoznaniu, postepowaniu oraz poradnictwie genetycznym pacjentdéw i rodziny ze
konkretnymi dziedziczonymi chorobami.

Na dzied 31 grudnia 2015 r. zbiér klinicznych ocen genetycznych zawierat 619 artykutéw z
GeneReviews.

e Najlepsze przewodniki dotyczgce postepowania w praktyce lekarskiej

Zawarte w nich wytyczne sg zaleceniami dotyczacymi postepowania z pacjentami, wydanymi przez
oficjalne organizacje. Istniejag dwa ich rodzaje: wytyczne dla anestezjologéw oraz wytyczne dla
praktyki klinicznej. Oba sg napisane przez towarzystwa naukowe lub sieci ekspertéw i opublikowane
albo w czasopismach naukowych lub na stronach internetowych tych towarzystw czy agencji zdrowia.
Metodologia oceny zostata opracowana w celu przegladu wytycznych opartych na instrumencie
AGREEIl w celu rozpowszechniania tylko najdoktadniejszych wytycznych, po uzyskaniu zgody
wiasciciela praw autorskich. Na dzien 31 grudnia 2015 r. na stronie internetowej dostepnych jest 312
wytycznych najlepszych praktyk. Byty one pobrane ponad 1 300 000 razy w 2015 r. (Rys. 19).
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. Rys. 19 Pobrania zewnetrznych wytycznych najlepszych  przewodnikéw  dotyczacych
postepowania w praktyce lekarskiej w miesigcu w 2015 .

Nowa wspoétpraca w 2015 r.: AWMF (Stowarzyszenie Naukowych Towarzystw Medycznych w
Niemczech) wspétpracuje z Orphanet Niemcy umieszczajac linki do encyklopedii Orphanet na stronie
internetowej z ich wytycznymi dla praktyki kliniczne;.

*  Wytyczne dla testéw genetycznych

Kolekcja ta zawiera podsumowanie zalecenn majgcych na celu rozpowszechnianie najlepszych praktyk
w zakresie badan genetycznych. Sg to karty genowe (opublikowane w EJHG). Na dzien 31 grudnia
2015 r. na stronie internetowej dostepnych byto 129 zalecen.

e Artykuty dla ogétu spoteczenstwa

W tej chwili wybierane sg teksty do publikacji we wszystkich jezykach skierowane do ogétu
spoteczenstwa, pisane przez zewnetrznych ekspertdw czy organizacje pacjentéw (stworzone zgodnie
z wiarygodng metodologia) .

Na dzien 31 grudnia 2015 r. na stronie dostepne sg 634 artykuty.

Nowa wspoétpraca w 2015 r.: Szwedzki Osrodek Informacji o Rzadkich Chorobach (Swedish
Information Centre for Rare Diseases), ktory jest odpowiedzialny za sporzgdzanie i aktualizowanie
informacji z bazy danych rzadkich choréob Szwedzkiej Krajowej Rady Zdrowia i Opieki Spotecznej. Jest
to agencja rzgdowa podlegajgca Ministerstwu Zdrowia i Spraw Spotecznych, majaca szeroki zakres
dziatan i réznych obowigzkéw w obszarze opieki spotecznej, zdrowia i ustug medycznych, opieki
Srodowiskowej, zapobiegania chorobom zakaznym i epidemiologii. Obecnie baza danych o RD
zawiera opisy ponad 300 rozpoznan w jezyku szwedzkim, z czego 170 zostato przettumaczonych na
jezyk angielski. Stale dodawane sg nowe artykuty i regularnie aktualizowane. Wszystkie teksty przed
swojg publikacjg przechodzg proces zapewnienia ich wysokiej jakosci, tzn. sg recenzowane przez
specjalistdow medycznych od RD i przedstawicieli pacjentéw.

e  Przewodniki postepowania w stanach zagrozenia zycia

Orphanet ustanowit wspoétprace z Brytyjska Grupg Wrodzonych Chordb Metabolicznych (the British
Inherited Metabolic Disease Group; BIMDG) w celu dostarczenia linkdw do wytycznych postepowania
w stanach zagrozenia zycia, ktére sg przez BIMDG tworzone. Obecnie w jezyku angielskim dostepne
sg 23 zewnetrzne przewodniki oraz 8 w innych jezykach.

* Informatory o niepetnosprawnosci
21 informatory o niepetnosprawnosci dostepne s3 w jezyku dunskim, przygotowane przez
Sjaeldenborger, Dunski Alians ds. Rzadkich Chordb.

Artykut Wytyczne do Przewodniki do Przeglad genetyki
Artykut dla ogétu spoteczenstwa przegladowy najlepszych testow klinicznej
praktyk genetycznych
Chorwacki 2 0 0 0 0
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Artykut Wytyczne do Przewodniki do Przeglad genetyki

Artykut dla ogétu spoteczenstwa przegladowy najlepszych testow klinicznej
praktyk genetycznych
Czeski 2 0 0 0 0
Duniski 0 0 0 0 0
Angielski 178 399** 109 128 619
Finski 12 0 0 0 0
Francuski 39* 53 97 1 0
Niemiecki 34 30 84 0 0
Grecki 4 0 0 0 0
Wegierski 0 0 1 0 0
Wioski 24 33 1 0 0
Polski 2 0 0 0 0
Portugalski 6 1 1 0 0
Rumunski 4 0 0 0 0
Rosyjski 4 0 1 0 0
Stowacki 0 0 0 0 0
Hiszpanski 17 2 17 0 0
Swedish 301 0 0 0 0

**w tym 213 recenzji z Orphanet Journal of Rare Diseases
* nie liczgc wewnetrznie przygotowanych artykutow
Tabela 5 Suma zewnetrznych tresci Orphanetu w 2015 r.: typ tekstu wedtug jezykéw

Orphanet dostarcza katalog:

e Osrodkéw referencyjnych/klinik e Rejestrow mutacji
poradnictwa genetycznego ¢ Biobankéw
¢ Laboratoriéw medycznych ¢ Trwajacych projektéw badawczych
* Organizacji pacjentow ¢ Platform
e Badan klinicznych e Sieci

* Rejestrow pacjentéw

Dane zbierane sg zaréwno z oficjalnych Zrddet krajowych lub aktywnie z nieoficjalnych Zrédet
przez naukowcéw w kazdym kraju. Przed opublikowaniem danych przechodzg one proces
walidacji i kontroli pod wzgledem jakosci. Celem tego wieloetapowego procesu jest generowanie
wysokiej jakosci, doktadnych i wiarygodnych danych: petnych, aktualnych, spdjnych, unikatowych
i zgodnych z innymi danymi z bazy danych.

Dla danych z oficjalnych Zzrdodet nie jest wymagana walidacja przed publikacja, ale podlegajg one
kontroli jakosci. Natomiast informacje z nieoficjalnych Zrédet przechodzg proces walidacji przed
publikacja, okreslony przez kazde paristwo na podstawie zasad ustalonych na poziomie krajowym i
ostatecznie z wtadzami opieki zdrowotnej, co ma zapewni¢ adekwatnos¢ danych dla spotecznosci
zwigzanej z rzadkimi chorobami. Drugi etap zatwierdzania odbywa sie na poziomie koordynacji
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Orphanet i ma zadbaé, aby dane spetnialy kryteria majgce znaczenie dla rzadkich chordb,
sprawdzié¢ spdjnos¢ catej bazy danych oraz zapewnié¢ wtasciwe powigzanie z systemem klasyfikacji
chordb. Trzeci etap kontroli jakosci odbywa sie na opublikowanych w internecie danych wedtug
zasad zdefiniowanych na poziomie krajowym (tzn. rewizja roczna przez Rade Naukowg lub przez
wiasciwe organy). Przynajmniej raz w roku zaprasza sie specjalistow do weryfikacji i aktualizacji
zasobow eksperckich, z ktorymi sg powigzani.

36 krajow, w ktorych partnerzy Orphanet zbierajg dane:

Argentyna, Armenia, Austria, Belgia, Butgaria, Kanada, Chorwacja, Cypr, Czechy, Estonia,
Finlandia, Francja, Niemcy, Grecja*, Wegry, Irlandia, lzrael, Wtochy, totwa, Litwa, Maroko,
Holandia, Norwegia, Polska Portugalia, Rumunia, Serbia, Sfowacja, Stowenia, Hiszpania, Szwecja,
Szwajcaria, Tunezja, Turcja, Wielka Brytania i Australia Zachodnia.

Zbieranie danych i(lub) roczne aktualizacje przeprowadzane sg przez zespoty na szczeblu krajowym,
gdy majg wystarczajace srodki dla dedykowanego specjalisty, lub przez zespdt koordynujgcy w
imieniu krajowego zespotu Orphanet. W 2015 r. wszystkie kraje zarzadzaty zbieraniem danych i ich
aktualizacjg na poziomie krajowym, z wyjatkiem Argentyny, Butgarii, Norwegii i Turcji. Ponadto
aktualizacje otrzymywane poprzez narzedzia do rejestracji online danych dla Danii, Gruzji, Libanu i
Luksemburga byty prowadzone przez zespdt koordynujgcy w imieniu punktéw kontaktowych
Orphanetu.

* od poczatku nowego RD-ACTION Joint Action, Ministerstwo Zdrowia w Grecji nie wyznaczyto zadnego
zespotu do pracy, zatem gromadzenie danych zostato wstrzymane.

Zbieranie danych poza konsorcjum Orphanet:

Organizacje pacjentdow w krajach poza konsorcjum Orphanet mogg zostac zarejestrowane w bazie
danych, jesli tworzg alians i(lub) sg cztonkiem Eurordis oraz jesli majg status prawny lub sg oficjalnie
zarejestrowane. Jednakze Orphanet zapewnia regularng aktualizacje tych informacji, zastrzezenie
informujgce o tym uzytkownikow jest dostepne na stronie internetowej w zaktadce z zasobami.
Zasoby zwigzane z badaniami (projekty badawcze, badania kliniczne, rejestry pacjentéw, biobanki i
bazy danych mutacji) finansowane przez agencje finansujgce w krajach poza konsorcjum Orphanet
zbierane sg przez zespot koordynujacy, jesli agencja finansujaca jest cztonkiem konsorcjum IRDIRC.

Nie mozna jeszcze uznac tej bazy danych za kompletna. Jesli nie ma w spisie projektu badawczego
dotyczgcego jakiej$ choroby, grupy choréb czy genu, moze to oznaczaé, ze nie prowadzona jest w tej
chwili Zzadna dziatalno$¢ badawcza lub ze jeszcze nie zebraliSmy tej informacji, cho¢ mozliwe jest
rowniez, ze badacz odméwit wymienienia go na naszej liscie. Dostepna jest informacja wyjasniajaca
uzytkownikom to ograniczenie.

Rejestry pacjentow, biobanki, bazy danych mutacji i platformy moga by¢ réwniez rejestrowane,
jesli spetniajg kryteria witaczenia (prosze odnies¢ sie do procedur technicznych po wyczerpujaca
liste kryteriéw wtaczenia).

Wykaz specjalistycznych ustug w konsorcjum Orphanet zawiera nastepujace dane:
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Languages: FR ES | DE | T | PT

orphanet

gpfgg"”a”“”are diseasesandomhan  Rare dised 21 310 profesjonalistdw wymienionych w bazie

rare disea
s (3] o
I Inserm El
=1 Orphan Expert Diagnostic Research Patient Professionals Other
isease drugs centres tests and trials organisations and information
- institutions

Homepane

‘ Search by sign xyclopaedia for | Encyclopaedia for | Emergency |
patients £ - L S
- 2 716 organizacji pacjentow
“ — | Selett TangUAgE ¥ =
7 089 specjalistycznych klinik Powered by Google Translate I

2 604\faboratoria badawcze

o /
1.693 laboratoriéw medycznych dedykowanych 4 143 projekty badawcze w kierunku 2 157 choréb
diagnostyce 2 518 Badania kliniczne w kierunku 675 chor6b
40 332 testéw diagnostycznych powigzanych z 3 718 rejestrow pacjentow
862 chorobamii 2 763 genami 617 bazy danych mutacji
139 biobanki

Rys. 20 Wykaz specjalistycznych ustug w 2015 r.

3.7.1. DODATKOWE FUNKCJONALNOSCI W 2015 ROKU

Wraz z rozwojem rejestracji projektow badawczych, gromadzone sg dwa nowe elementy: data
rozpoczecia i zakonczenia projektu badawczego. Te nowa pola pozwalajg na lepsze sledzenie
trwania zarejestrowanego projektu badawczego, a co za tym idzie, zwieksza doktadnos$¢ naszych
danych.

Ponadto w celu lepszego scharakteryzowania celéw projektéw badawczych zarejestrowanych w
bazie danych Orphanet, stworzono 7 nowych kategorii: studium historii naturalnej, innowacje
biotechnologiczne, badania nad tworzeniem indukowanych pluripotencjalnych komdrek
macierzystych (iPS), ontologia/bioinformatyka, rozwdj narzedzi mierzenia wynikow, zmiana
przeznaczenia lekdw oraz badania nad matymi czgsteczkami. Kategoria ,Badania w dziedzinie
zdrowia publicznego” zostata przemianowana na ,Badania w dziedzinie zdrowia publicznego” (z
wytgczeniem ekonomiki zdrowia), aby lepiej odzwierciedla¢ jego wykorzystanie. Wszystkie
informacje o projektach badawczych i ich kategoriach dostepne s3 na zadanie na
www.orphadata.org .

Lista krajow do wybrania w formacie osobistego profilu w narzedziu do rejestracji online zostata
zaktualizowana w celu przedstawienia odpowiedniejszego wyboru krajow.

Kazdy typ ustug specjalistycznych (z wyjatkiem osrodkéw referencyjnych) i ich sieci sg teraz
wyswietlane w tej samej karcie, dzieki czemu sieci ustug specjalistycznych i samych specjalistow
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znajdujg sie w tym samym miejscu. Odpowiednio zostato zmienione liczenie aktywnosci po prawej
stronie menu strony internetowe;.

Rozwdj narzedzia wyszukiwania listy osrodkow specjalistycznych pozwala uzytkownikom
dowiedzie¢ sie, ile jest osrodkéw kazdego rodzaju (zarzadzanie medyczne, poradnictwo
genetyczne lub oba, ale takze klinika dla dorostych albo dla dzieci, lub bez rozréznienia na wiek).

3.7.2. WALIDACIA JAKOSCI DANYCH Z LABORATORIOW MEDYCZNYCH

Laboratoria medyczne wymienione przez Orphanet to takie, ktére oferujg testy do diagnostyki
rzadkiej choroby lub grupy rzadkich chordb oraz te, ktére wykonujg badania genetyczne bez
wzgledu na czestos¢ wystepowania choroby. Informacje na temat zarzadzania jakoscig w
laboratoriach medycznych i testdw diagnostycznych sg dostepne w portalu Orphanet. Laboratoria
medyczne mogg by¢ akredytowane a to pocigga za sobg procedure, w ktérej upowazniony organ
uznaje formalnie, ze jednostka lub osoba jest kompetentna do wykonania okreslonego zadania
(ISO 9000, 2000 systemy zarzadzania jakoscig — podstawy i terminologia).

Ponadto laboratoria medyczne mogg zosta¢ poddane zewnetrznej ocenie jakosci (EQA), przy czym
zestaw odczynnikéw i technik oceniane sg przez zewnetrzne zrédto a wyniki laboratorium
przeprowadzajgcego testy poréwnywane sg z wynikami zatwierdzonego laboratorium
referencyjnego (WHO). Pozwala to laboratorium poréwnac swoje wyniki indywidualnego testu czy
techniki z wynikami innych laboratoriow.

Informacje o udziale w EQA corocznie dostarcza Organizacja ds. Mukowiscydozy (Cystic Fibrosis
Network), Cytogenetyczna Europejska Ocena Jakosci (Cytogenetic European Quality Assessment
Service; CEQAS) oraz Europejska Organizacja ds. Jakosci Genetyki Molekularnej (European
Molecular Genetics Quality Network; EMQN) za zgodg zainteresowanych laboratoriéw. Dla innych
dostawcodw EQA informacje na temat uczestnictwa mogg by¢ dostarczone przez same
laboratorium.

Lista lekow sierocych obejmuje wszystkie substancje, ktére uzyskaty oznaczenie sieroce na
chorobe uznang za rzadkg w Europie, bez wzgledu na to czy byly one dalej opracowywane, by
zostac¢ lekami dopuszczonymi do obrotu (MA) czy tez nie. Baza danych Orphanet zawiera rowniez
leki bez oznaczenia sierocego, o ile zostaty one dopuszczone do obrotu przez Europejskg Agencje
Lekéw (the European Medicines Agency; EMA — procedura scentralizowana) ze szczegélnym
wskazaniem dla rzadkiej choroby. Niektdre leki (substancje i(lub) nazwy handlowe) sg zawarte w
bazie danych, poniewaz zostaty przetestowane w badaniach klinicznych poswieconych rzadkiej
chorobie, ale nie majg statusu prawnego.

Leki o statusie prawnym w Europie zbierane sg z raportow wydanych przez dwie Komisje EMA:
COMP (Komisja ds. Sierocych Produktéow Leczniczych) oraz CHMP (Komisja ds. Produktow
Leczniczych Stosowanych u Ludzi).

Leki sieroce publikowane sg na stronie internetowej Orphanet w zaktadce lekow sierocych, a dane
sg rowniez udostepniane w Orphanet Report Series, ktére sg aktualizowane raz na kwartat.
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Baza danych lekéw i substancji sierocych zawiera nastepujgce dane:

Dla Europy:

- 1241 oznaczenia ,sieroce” powigzane z 970 substancjami i obejmujacymi 469 choréb

- 199 dopuszczenia do obrotu (z czego 85 juz miato oznaczenie , sieroce”, a 113 bez takiego
oznaczenia), obejmujgce 204 chordb

Dla USA:
- 529 oznaczenia ,sieroce” powigzane z 418 substancjami i obejmujgcymi 305 choréb

- 86 dopuszczenia do obrotu (z czego 84 juz miato oznaczenie ,sieroce”, a 2 bez takiego
oznaczenia), obejmujgce 98 chordb

Odkad Orphanet stat sie coraz lepiej rozpoznawalnym referencyjnym zrédtem dokumentacji na
temat rzadkich chordb, otrzymujemy coraz wiecej zapytan o wysokiej jakosci dane. Aby sprostac
zapotrzebowaniu na Scigganie ogromnej ilosci danych, stworzono Orphadata. Orphadata ma sie
przyczyni¢ do przyspieszenia badan i rozwoju oraz utatwienia globalnego rozpowszechnienia
nomenklatury Orphanet.

Na tej witrynie od czerwca 2011 roku dostepny jest caty zestaw danych Orphanet bezposrednio w
formacie wielokrotnego uzytku. Orphadata zostat opracowany w ramach projektu Portal Rzadkich
Choréb oraz kontraktu Orphanet Europe Joint Action ufundowanego przez DG Santé. Zestaw
danych jest czesciowa ekstrakcjg danych przechowywanych w Orphanet i jest aktualizowany co
miesiac.

Dostepny za darmo w szesciu jezykach od 2011 r. (angielski, francuski, niemiecki, wtoski,
portugalski i hiszpanski) a siédmy jezyk zostat dodany w 2015 r. - holenderski. Zbiér danych
Orphadata zawiera:

» Klasyfikacje rzadkich choréb ustalong przez Orphanet, na podstawie literatury i
klasyfikacji specjalistow.

« Dane epidemiologiczne zwigzane z rzadkimi chorobami na podstawie literatury.

» Liste oznak i objawow zwigzanych z kazdg chorobg oraz z ich zaobserwowang
czestotliwoscig w ramach tej choroby.

» Stownik synoniméw oznak i objawow Orphanetu uzywany do opisywania chordb, z
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odsytaczami do innych terminologii (HPO, PhenoDB, LDDB).

» Linearyzacja RD: dla celéw analitycznych kazda choroba przypisana jest to preferowane;j
klasyfikacji (linearyzacja) poprzez powigzanie jej do nagtdwka jednostki klasyfikacji.

e Ontologia Rzadkich Choréb Orphanet (ORDO)

Tabela 6 Produkty dostepne za darmo na Orphadata

» Spis lekéw sierocych na kazdym etapie rozwoju, od desygnacji przez EMA, ze to lek
sierocy, do dopuszczenia do obrotu, krzyzowo powigzany z chorobami.

« Streszczenia na temat kazdej rzadkiej choroby w szesciu jezykach (angielskim,
francuskim, niemieckim, wtoskim, hiszpanskim i portugalskim)

« Adresy innych stron internetowych dostarczajgcych informacje na temat konkretnych
rzadkich choréb

« Katalog specjalistycznych ustug, dostarczajgcy informacji na temat osrodkdow
specjalistycznych, laboratoriéw medycznych, testow diagnostycznych, projektéw
badawczych, badaniach klinicznych, rejestrach pacjentow, bazach danych mutagji,
biobankach i organizacjach pacjentéw w dziedzinie rzadkich choréb, w kazdym kraju w
sieci Orphanet.

Tabela 7 Produkty dostepne na Orphadata po podpisaniu Umowy o Transferze Danych

Orphadata stanowi przewodnik dla uzytkownikow, ktory definiuje i opisuje elementy zestawu
danych i daje dostep do metodologii dostosowywania zasad kodowania ICD10 do rzadkich chordb
oraz metodologii linearyzacji.

Dostepne sg tylko dane nieimienne, zgodnie z przepisami dotyczagcymi ochrony danych
osobowych.

Zestaw danych jest aktualizowany raz w miesigcu. Zaznaczona jest data ostatniego wydania.

W 2015 r. produkty Orphadata zostaty pobrane ponad 200 800 razy, srednio 16 700 razy w ciggu
miesigca. Stanowi to wzrost 0 19% w pordéwnaniu do roku 2014 (Rys. 21).
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23).

2011

2012

2013

2014

2015

L 21, 000

57,000

118, 000

168, 296

— 200,811

Najbardziej poszukiwany produkt Orphadata to wykaz choréb z objawami klinicznymi (Rys. 22 oraz Rys.

Rys. 21 llos¢ pobrarn ze strony Orphadata od potowy roku 2011

5%

klinicznych

Stownik Linearyzacja
synonimow chordb \
objawéw <1% Adnotacje

epidemiologi-
czne
11%

Rys. 22 Dystrybucja pobran zestawdw danych dostepnych bezptatnie z Orphadata w 2015 r.

[suma 200 383 pobrarn]
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Wykaz
organizacji
pacjentéw
11%

Wykaz
osrodkow
eksperckich

8%

Rys. 23 Dystrybucja pobran zestawow danych z Orphadata dostepnych na zqdanie [suma 428

3.9.1. DODATKOWE FUNKCIONALNOSCI W 2015 R.

pobran]

Strona internetowa www.orphadata.org jest intuicyjna w obstudze, a dostepne na niej produkty

sg tatwo dostepne.

Welcome to Orphadata

The mission of Orphadata is to provide the scientific community with a comprehensive, high-quality

and freely-accessible dataset related to rare diseases and orphan drugs, in a reusable format.

For more information on Xml format files, see the user's guide.

See "Howthe data are produced”

Freely-accessible dataset

“Rae 086 O
Diseases. referenced with Classifications

Ontology other
(ORDO) nomenclatures

Epl ogical ASSOC|
ENDPOINT with rare
(beta) disorders

jerenced 5 of disorders
with other
terminologies

The datasetis a partial extraction of the data stored in Orphanet, which is also accessible at

www.orpha net for consultation purposes only.

This freely-accessible datasetis available in seven languages (English, French, German, alian,

Portuguese, Spanish and Dutch).

Datasets available on request

These datasets are available for free on signature of a Data Transfer Agreement for Academia [consult
the catalogue).

These datasets are available for a fee on signature of a Data Transfer Agreement for Industry (consult

the catalogue).

Textual Patient

Expert

information organisations clinics

Clinical Orphan Research
iaboratories Drugs activities:
All products

Rys. 24 Prezentacja produktow na nowej stronie internetowej Orphadata
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Raporty Orphanet (ORS) to seria tekstéw dostarczajgcych zagregowane dane na tematy istotne
dla wszystkich rzadkich choréb. Nowe raporty sg regularnie umieszczane w internecie i okresowo
aktualizowane. Teksty te publikowane s3 jako dokumenty PDF, ktére s3 dostepne ze strony
gtéwnej oraz kazdej innej strony witryny Orphanet.

Nowe wersje tych publikacji sg ogtaszane w biuletynie OrphaNews.

Raporty sg bardzo czesto pobierane: w 2015 r. korzystano z ponad 3 350 000 raportéw (Tabela 8).

(Rys. 22).

Portugal Holender
Pobraniaw 2015 r. Angielski
Lista rzadkich choréb 258237 1078 363 90312 151514 38 102 199 452 645 1816625
Wystepowanie RZ wg
listy alfabetycznej 131677 28170 9498 15794 11950 25368 Brak 222 457
Lista lekow sierocych
w Europie 141 316 34231 8 467 20614 4626 21952 37 231 243
Wystepowanie RD wg
spadku zachorowan
czy przypadkow 42 734 548 510 6 193 12 307 22 466 43 737 Brak 675947
Raport z dziatalnosci
w 2014 r. 21756 Brak Brak 2 979 Brak 882 Brak 25617
Rejestry 55946 Brak Brak Brak Brak Brak Brak 55 946
Zasady kodowania
ICD10 2821 Brak Brak Brak Brak Brak Brak 2821
Zasady linearyzacji 1547 Brak Brak Brak Brak Brak Brak 1547
Infrastruktura badan
RD w Europie 21550 Brak Brak Brak Brak Brak Brak 21550

Tabela 8 Liczba pobran wybranych Orphanet Report Series w 2015 r. wg jezyka

Brak = ORS nie jest dostepny w tym jezyku
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2015 3,359,928
2014 2,250,172
2013 1,675,000
2012 810,000
2011 710, 000
0 1000000 2000000 3000000 4000000

Rys. 25 llos¢ pobran Orphanet Report Series we wszystkich jezykach od 2010 r.

3.11. Biuletyn The Orphanews

Dwa razy w miesigcu odbywa sie przeglad literatury w
celu aktualizacji bazy danych i zebrania informacji,
ktore publikowane sg w OrphaNews, biuletynie
elektronicznym wydawanym co dwa miesigce,
ktorego subskrypcja jest darmowa. OrphaNews
przedstawia przeglad naukowych i politycznych
wiadomosci na temat rzadkich choréb i lekéw
sierocych. Jest teraz wspierany przez Komisje
Europejska i jej DG SANTE RD-ACTION Joint Action N°
677024, bedac narzedziem do popularyzacji tego Joint
Action. OrphaNews Francja jest wspierany przez

\

France
SrohohCiEesy ..

. OrphaNews i
Ls Newsteter & Orphans! Ralia

Francuski Zwigzek Dystrofii Miesniowej (AFM), a OprhaNews Wtochy — przez Genzyme.

Rys. 26 OrphaNews strona gtéwna

OrphaNews w jezyku angielskim subskrybuje ponad 16 100 czytelnikéw. OrphaNews w jezyku

francuskim ma ponad 9 850 subskrybentéw a OrphaNews po wtosku — ponad 6 150.

3.11.1. DODATKOWE FUNKCJONALNOSCI W 2015 R.

Aplikacja Orphanews Wtochy jest darmowg aplikacjg mobilng opracowang przy wsparciu Sanofi

Genzyme. Umozliwia uzytkownikom zapoznanie sie, bezposrednio na smartfonach, z nowymi i

starymi wydaniami biuletynu OrphaNews Wtochy, aby zapisa¢ ulubione wydania w konkretnej

sekcji i udostepni¢ najciekawsze artykuty w mediach spotecznosciowych. Jest ona dostepna na

Play Store oraz Apple’s App Store.
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Orphanet Journal of Rare Diseases (OJRD) to czasopismo internetowe z otwartym dostepem, ktore
obejmuje wszystkie aspekty rzadkich chordb i lekéw sierocych. Czasopismo publikuje wysokiej
jakosci recenzje konkretnych rzadkich chordb. Ponadto znalezé tam mozna inspirujgce raporty z
wynikow badan klinicznych, pozytywnych, jak i negatywnych/ oraz artykuty dotyczgce publicznej
stuzby zdrowia w kwestiach zwigzanych z rzadkimi chorobami i lekami sierocymi. OJRD zostat
indeksowany w Medline w pierwszym roku swego istnienia (2006 r.), a po zaledwie dwdch latach
swojej dziatalnosci zostat wybrany przez Thompson Scientific. Jego miara oddziatywania wynosi
obecnie 3.36. W 2015 r. do publikacji ztozono 484 prac, z czego dopuszczono 161.

3.12.1. DODATKOWE FUNKCJIONALNOSCI W 2015 R.

Aplikacja The Orphanet Journal of Rare Diseases jest dostepna na Google Play i iOS: dzieki
aplikacji stworzonej przez Orphanet Journal of Rare Diseases mozna dotrze¢ do najnowszych
osiggniec¢ dotyczacych rzadkich chordb i lekdw sierocych. Ta bezptatna aplikacja dostarcza
cennych funkcji, w tym:

- zapisywanie i udostepnianie artykutow

- zaawansowane wyszukiwanie

- szczegoty dokumentu —w tym abstrakty

Aplikacja jest dostepna do pobrania na Android lub iPhone.

4. Uzytkownicy

Badanie satysfakcji uzytkownikéw Orphanet w 2015 r.

W styczniu 2016 r. przez 3 tygodnie prowadzono sondaz online, sprawdzajgc satysfakcje
uzytkownikéow portalu za pomocag krétkiego kwestionariusza. Wzieto w nim udziat 3 795
uzytkownikow.

Ponizsze wyniki przedstawiajg odpowiedzi zebrane we wszystkich jezykach (holenderskim,
angielskim, francuskim, niemieckim, wtoskim, portugalskim i hiszpanskim). Wiecej wynikéw z tego
badania bedzie dostepnych w raporcie z Orphanet Report Series poswieconym badaniu z 2015
roku.

Pytanie to miato na celu okreslenie profilu uzytkownikéw Orphanetu. Zaproponowano siedem
kategorii (tj. stuzba zdrowia, pacjent/bliski pacjenta, badacz, przemyst, menadzer opieki
zdrowotnej/decydent oraz student) i dodano wolne pole tekstowe do wpisania zawodu dla innych
rodzajow uzytkownikédw. Mozliwa byta tylko jedna odpowiedz. Dla celdw tej analizy uzytkownicy,
ktdrzy odpowiedzieli ,,inne” w pytaniu 1, nie byli przenoszeni do innej kategorii, poniewaz w tym
roku kwestionariusz zostat tak zmodyfikowany, aby uzytkownicy mogli fatwiej znalez¢ kategorie
pasujacg do ich sytuacji spoteczno-zawodowej i tym samym zmniejszy¢ potrzebe ponownego
przypisywania.
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Rys. 27 przedstawia rozktad respondentéw miedzy tymi kategoriami:

Najwiekszg kategorie respondentéw stanowig ci zwigzani ze stuzbg zdrowia (45%). Druga
najliczniejsza grupa to pacjenci i ich bliscy (w tym organizacje pacjentéw, stowarzyszenia i grupy
wsparcia) - 26%. Z Orphanetu korzysta takze wielu studentéw (17%). Kategoria ,inne” obejmuje
respondentéw wykonujacych inne zawody, nie zwigzane z wymienionymi kategoriami oraz osoby
ogolnie zainteresowane rzadkimi chorobami, ktdre nie podaty swego zawodu.

1 Health professional

M Patient/family/patient
organisation
M Research

2%

0,
1% 1%

M Industry
M Healthcare manager/policy
maker

M Education/Communication

Student

= Other

Rys. 27 Typ uzytkownikéw Orphanetu (procent wszystkich respondentéw) n = 3795

Mozliwa byta tylko jedna odpowiedz. Okoto 50 % oséb biorgcych udziat w badaniu to regularni
uzytkownicy, natomiast 26% byto na stronie Orphanetu po raz pierwszy (Rys. 28).

First visit
= Over twice a year
m Over twice a month

= Over twice a week

Rys. 28 Czestotliwos¢ odwiedzin na stronie
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To pytanie miato okresli¢ jakiego rodzaju informacji poszukujg odwiedzajacy witryne Orphanetu.
Mozliwa byta wiecej niz jedna odpowiedz.

Gtéwnym powodem wejs¢ na witryne we wszystkich kategoriach uzytkownikéw jest informacja na
temat konkretnej choroby (Rys. 29).

Information for a specific disease 85,1%
Information on genes 18,2%
Information on clinical guidelines 16,9%
Information on rare diseases in general 13,5%
Information on epidemiology 13,3%
Information on laboratory tests 12,8%
Information on disabilities 11,6%
Information on rare disease... 10,6%
Information on specialist clinics 9,6%
Information on classifications 9,4%
Information on research projects 9,4%
Information on clinical trials 8,2%
Information on patient organisations 7,5%
Information on orphan drugs in general 5,3%
Information on registries 2,7%
Datasets for research 2,1%
Don’t know —just curious 1,9%
Information on the Orphanet project 1,9%
Information on the newsletter 1,5%
Visit to register your activity in Orphanet 0,6%
Other 3,8%
0,0% 20,0% 40,0% 60,0% 80,0% 100,0%

Rys. 29 Poszukiwane informacje przez respondentow w trakcie wizyty na stronie internetowej
Orphanet (procent sumy respondentow)

Wyniki pokazujg wyrazng tendencje: wiekszo$¢ respondentdéw poszukuje informacji na temat
konkretnej choroby (85%). Odwiedzajgcy strone szukajg réwniez informacji na temat gendw
(18%), wytycznych klinicznych (17%), rzadkich choréb w ogdle (14%) i epidemiologii (13%).
Mniejszy procent respondentéw chce zaczerpngé informacji na temat ustug specjalistycznych, w
tym szczegdlnie o testach laboratoryjnych (13%), poradniach specjalistycznych (10%), projektach
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badawczych (9%), badaniach klinicznych (8%) oraz organizacjach pacjentéw (8%). 11%
uzytkownikow szuka informacji zwigzanych z nomenklaturg i kodowaniem rzadkich chordb.

Tym pytaniem zbadano uzytecznos$¢ produktdéw Orphanetu. Zadano je wszystkim respondentom,
oprécz tych, ktérzy korzystali z Orphanetu po raz pierwszy, poniewaz celem byto ocenienie
uzytecznosci dostepnych narzedzi i ustug dla potrzeb uzytkownikéw, na postawie ich
doswiadczenia oraz ocenienie ich wiedzy na temat istnienia réznych dostepnych ustug. Kazdy z
2528 respondentéw mogt udzieli¢ tylko jednej odpowiedzi dla kazdego produktu. Po raz pierwszy
zastosowano nowg skale do oceny ustug w zaleznosci od ich przydatnosci dla wtasnych potrzeb
respondentéw: ++, +, -, - -. Do wyboru byty dwie opcje: ,Nie korzystam z tej ustugi” oraz , Nie
wiedziatem(am), ze Orphanet oferuje te ustuge”. Wyniki (Rys. 30) pokazuja, ze produkty Orphanet
sg wysoko cenione, lecz niewystarczajgco dobrze znane. W celu oceny przydatnosci produktéw
Orphanet dla potrzeb kazdego respondenta, przeprowadzono analize odpowiedzi na to pytanie.
Produkt uznano za uzyteczny dla uzytkownika, jesli zaznaczyt ,++” lub ,+” na skali do oceny
uzytecznosci ustug Orphanet. Odsetek tych odpowiedzi obliczono na podstawie catkowitej liczby
odpowiedzi na pytanie o dany produkt, a odpowiedzi , Nie korzystam z tej ustugi” oraz ,Nie
wiedziatem(am), ze Orphanet oferuje te ustuge” odjeto wczesniej z sumy odpowiedzi, aby wierniej
przedstawi¢ uzytecznos¢ produktéw, zgodnie z oceng tych osdb, ktére wiedzg o tej ustudze i z niej
korzystajg (tzn. wszystkie odpowiedzi = odpowiedzi dotyczgce skali uzytecznosci ,++”, ,+”, ,,-”, - -
»). Zdaniem naszych uzytkownikéw najbardziej przydatne ustugi Orphanetu to teksty dotyczace
chordb (95%) oraz lista chordb i klasyfikacje (96%). Dane dotyczace epidemiologii choréb rzadkich
sg takze wysoko cenione (92%), podobnie jak wytyczne kliniczne udostepnione poprzez Orphanet
(88%), the Orphanet Report Series — Lista Rzadkich Chordb (86%) oraz powigzane ze sobg
terminologie (86%). W wyszukiwaniu potrzebnych informacji pomagaja znaki graficzne, co ceni
sobie bardzo 80% respondentéw, a 79% byto zadowolonych z uzytecznosci przewodnikéw
postepowania w stanach zagrozenia zycia.
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List of diseases and classifications 95,7%
Texts on diseases 95,2%
Epidemiological data 91,5%
Clinical guidelines 88,4%
Orphanet Report Series - List of rare diseases 86,0%
Cross-referencing of terminologies 85,7%
Orphanet Report Series on epidemiology of... 81,5%
Orphacode nomenclature 80,6%
Search by sign facility 79,7%
Emergency guidelines 78,9%
Directory of medical laboratories 77,6%
Directory of patient organisations 76,7%
Disability factsheets 75,2%
Directory of clinics 74,7%
Directory of orphan drugs 73,4%
Orphanet national websites 71,8%
Orphanet Report Series on Orphan Drugs 71,6%
Directory of research projects 71,6%
Directory of clinical trials 71,5%
OrphaNews newsletter 63,9%
Orphadata (downloadable Orphanet... 63,6%
Directory of registries 63,1%
ORDO: Orphanet Rare Diseases ontology 59,0%
Orphanet mobile app 58,7%
0,0% 20,0% 40,0% 60,0% 80,0% 100,0%120,0%

Rys. 30 Najbardziej uzyteczne zdaniem respondentdéw ustugi oferowane przez Orphanet
(odpowiedzi ,++” lub ,,+” na skali uzytecznosci).

Analiza odpowiedzi ,Nie wiedziatem(am), ze Orphanet oferuje te ustuge” podkresla, ze nasi
uzytkownicy nie sg dostatecznie poinformowani o naszych produktach i ustugach (Rys. 31).

Orphadata, strona internetowa, ktdra pozwala uzytkownikom na pobranie zestawdéw danych
Orphanet do celéw badawczych, jest dosy¢ ceniona, natomiast jest ona jedng z najmniej znanych
ustug (36% respondentdw). Ustuga ta zostata uruchomiona w 2011 r. i jest zorientowana na
badania, co moze ttumaczy¢, dlaczego nie jest znana czy nie uzywana przez wiekszos¢
uzytkownikéw witryny Orphanet. Podobnie ORDO, Ontologia Rzadkich Chordéb Orphanet,
uruchomiona w 2013 r - 34% uzytkownikéw witryny o niej nie wie: podobnie jak w wypadku
Orphadata, ustuga ta jest kierowana do badaczy, a zwtaszcza tych w dziedzinie bioinformatyki, co

moze wyjasnia¢, dlaczego jest stosunkowo mato znana uczestnikom badania.
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Orphanet mobile app 41,0%
Orphadata (downloadable Orphanet... 35,6%
ORDO: Orphanet Rare Diseases ontology 34,2%
OrphaNews newsletter 25,8%
Orphanet national websites 22,4%
Orphanet Report Series on Orphan Drugs 21,9%
Disability factsheets 21,3%
Directory of registries 19,4%
Search by sign facility 18,3%
Orphanet Report Series on epidemiology of... 18,1%
Directory of clinical trials 17,7%
Directory of orphan drugs 17,4%
Directory of research projects 17,2%
Directory of clinics 17,2%
Directory of medical laboratories 16,9%
Orphanet Report Series - List of rare diseases 15,4%
Directory of patient organisations 14,0%
Cross-referencing of terminologies 12,3%
Emergency guidelines 12,0%
Orphacode nomenclature 11,0%
Clinical guidelines 8,4%
List of diseases and classifications 5,0%
Epidemiological data 3,2%
Texts on diseases 2,1%
0,0% 10,0% 20,0% 30,0% 40,0% 50,0%

Rys. 31 Najmniej znane produkty Orphanet (respondenci udzielajqcy odpowiedzi , Nie
wiedziatem(am), ze taka ustuga istnieje”)

Biuletyn OrphaNews jest kolejng ustuga, ktéra jest mniej znana uzytkownikom, przy czym 26%
uzytkownikéw twierdzi, ze o niej nie styszato. 22% uzytkownikéw nie wie w ogdle o istnieniu
krajowych stron internetowych Orphanet, wprowadzonych w 2011 r ani o Orphanet Report Series

na temat lekdw sierocych (22%).

Najbardziej znane produkty to teksty dotyczace chordb, tylko 2% respondentéw nie wie o ich
istnieniu. Tylko 3% uzytkownikéow nie wie, ze Orphanet udostepnit dane epidemiologiczne oraz

tylko 5% respondentéw nie wie, ze istnieje lista chordb i klasyfikacja.

Analiza ta pomoze zespotowi Orphanet planowaé popularyzujgce dziatania na przysztosé,
szczegolnie dla nowszych ustug, takich jak Ontologia oraz Orphadata.

5. Sieé: krajowi i miedzynarodowi wspétpracownicy Orphanet

Swiatowa Organizacja Zdrowia (WHO) oraz Orphanet wspodtpracujg przy opracowywaniu nowej

wersji Miedzynarodowej Klasyfikacji Chordéb (ICD-11).
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Orphanetowi, jako instytucji operacyjnej, zostato powierzone zadanie przygotowania wniosku do
ICD-11 zwigzanego z rzadkimi chorobami. Zatem Grupa Doradcza ds. Rzadkich Choréb (RD-TAG)
zarzadza procesem przygotowania i oceny przez specjalistdow propozycji, aby wtaczy¢ rzadkie
choroby do wszystkich odpowiednich rozdziatéw elektronicznej wersji ICD-11. W 2013 r. zostata
wypuszczona wersja beta ICD-11. Zawiera ponad 5 000 rzadkich chordb. Wersja beta jest
dostepna tutaj do konsultacji spotecznych.

5.2.1. PLANY KRAJOWE

Zespoty Orphanet aktywnie uczestnicza w przygotowaniu krajowych planéw czy strategii
dotyczacych rzadkich chordb, poniewaz sg one uznawane za ekspertdw na szczeblu krajowym.

Wymienia sie Orphanet jako portal referencyjny lub gtéwne zrédto informacji na temat rzadkich
chordb w zaleceniach i proponowanych obecnie dziataniach do przyjecia w wiekszosci krajowych
plandw oraz strategii.

Niemcy

Orphanet Niemcy jest obecnie zaangazowany w dwie aktywnosci wspierane finansowo przez
Ministerstwo Zdrowia Niemiec: (1) SE-ATLAS to wspdlny projekt uniwersytetéow w Moguncji,
Orphanet Niemcy oraz Osrodkéw Rzadkich Choréb we Frankfurcie i Tybindze, ktéry ma na celu
wprowadzenie innowacji przy prezentowaniu zaktaddéw opieki zdrowotnej dla pacjentéw z
rzadkimi chorobami w Niemczech, dodajac interaktywng mape geograficzng. (2) PORTAL-SE jest
siostrzanym projektem uniwersytetéw w Hanowerze, Freiburgu i Moguncji, Izby Lekarskiej Dolnej
Saksonii i Orphanet Niemcy; ma skonceptualizowaé centralny portal informacyjny, utatwiajac
dostep do informacji na temat wszystkich aspektéw opieki nad pacjentem z rzadka chorobg dla
konkretnej grupy uzytkownikéw. Zaden z tych projektdw nie ma za zadanie tworzy¢ nowych baz
danych. Orphanet Niemcy, zgodnie z ich planem dziatan dotyczagcym rzadkich chordb, pozostanie
centralng platformga informacyjna.

Holandia

Ministerstwo Zdrowia, Opieki Spotecznej i Sportu w Holandii wyznaczyt NFU, Holenderska
Federacje Uniwersyteckich Osrodkéw Medycznych do koordynowania identyfikacji i dokumentacji
holenderskich osrodkéw specjalistycznych rzadkich choréb wraz z Orphanet Holandia oraz VSOP
(organizacja zrzeszajgca stowarzyszenia rodzicow i pacjentéw zwigzane z genetycznymi,
wrodzonymi i rzadkimi chorobami). Potencjalne osrodki doskonatosci zostaty ocenione na
podstawie kryteriw EUCERD ustalonych na poziomie europejskim, ktéry obejmujg obecnosc¢
wytycznych, protokotdw, standardéw i wskaznikdw opieki oraz jednoczesnie oceniajg badania
naukowe, zwigzek z organizacjg/organizacjami pacjentéw, a takze jak instytut zapewnia ciggtosé
pracy takiego osrodka. NFU opublikowat procedure na swojej stronie internetowe] (w jez.
holenderskim; www.nfu.nl/patientenzorg/complexezorg/procedure-expertisecentra). W

pierwszej rundzie zostato ocenionych 288 potencjalnych osrodkéw z Uniwersyteckich Osrodkdéw
Medycznych, w drugiej turze — okoto 125 potencjalnych osrodkéw z Uniwersyteckich Osrodkéw

2015 Activity Report — Orphanet



Medycznych oraz nie akademickich szpitali klinicznych o wysokim stopniu referencji. Osrodki
uznane za specjalistyczne w obu turach oceny Minister oglosit oficjalnymi osrodkami
specjalistycznymi w Holandii. Te 302 osrodki znajdujg sie na stronie internetowej Orphanet przy
holenderskich  naukowcach. Liste mozina takie znalezé na stronie Erfocentrum
www.erfelijkheid.nl.

5.2.2. PRZYJECIE NOMENKLATURY ORPHANET W SYSTEMACH INFORMATYCZNYCH OCHRONY ZDROWIA

W celu poprawy wykrywalnosci chordb rzadkich w systemach informatycznych ochrony zdrowia
oraz zwiekszenia rozpoznawalnosci kazdej rzadkiej choroby w krajowych systemach opieki
zdrowotnej i refundacji, Orphanet opracowat wystandaryzowang i opartg na faktach
nomenklature: nomenklature Orpha. Sktada sie ona z unikatowego i stabilnego numeru Orpha dla
kazdego wpisu w wykazie. Numer Orpha mozna stosowac¢ do kodowania.

W 2014 Grupa Ekspertéw Komisji ds. Rzadkich Choréb przyjeta zalecenie w sprawie sposobow
poprawy kodyfikacji rzadkich choréb. W owym dokumencie panstwa cztonkowskie sg zachecane
do rozwazenia i zbadania mozliwosci wykorzystania kodéw ORPHA na szczeblu krajowym i
wtaczenia kodyfikacji rzadkich choréb jako obszaru w ramach ich narodowych planéw/strategii
dotyczacych rzadkich choréb. Duza liczba panstw cztonkowskich, ktérzy juz wyrazili swoje
zainteresowanie stosowaniem kodéw ORPHA (jako uzupetnienie istniejagcych systemoéw
kodowania), otrzyma wsparcia za posrednictwem dedykowanego pakietu roboczego (WP5) od
obecnej Joint Action dla rzadkich choréb RD-ACTION (www.rd-action.eu).

Niektére kraje podjety juz pewne konkretne kroki we wdrazaniu kodéw ORPHA w swoich
systemach opieki zdrowotnej a krajowe zespoty Orphanet odgrywajg kluczowa role w
nastepujacych krajach:

Francja

W 2012 r. ogtoszono, ze francuska systemowa baza danych w szpitalach bedzie uzywac¢ kodow
ORPHA do kodowania wszystkich hospitalizowanych pacjentéw. Ma to na celu lepszg identyfikacje
pacjentéw systemie opieki zdrowotnej, tak aby pogtebia¢ wiedze o ich Sciezkach korzystania ze
stuzby zdrowia. Kod ORPHA zostat dodany do dedykowanej czesci systemu kodujgcego, oprdcz
kodu z ICD-10. Réwniez ze wzgledu na rozwdj elektronicznych rejestrow medycznych we Francji,
francuskie Ministerstwo Zdrowia powotato komisje doradczg do kodyfikacji RD, w ktérej Orphanet
odgrywa znaczacga role. Podjeto szereg dziatan, aby utatwic¢ korzystanie z kodow ORPHA w ich
rejestrach, co jest teraz obowigzkowe. Pomoze to w gromadzeniu danych, ktére majg by¢ zawarte
we Francuskim Repozytorium Danych o Rzadkich Chorobach BNDMR, ktére zostang wdrozone do
konca 2016 r. W przysztosci kodowanie kodami ORPHA zostanie rozszerzone na inne sektory
systemu opieki zdrowotne;j.

Niemcy

W lipcu 2013 r rozpoczat sie trzyletni projekt rewizji niemieckiego ICD-10 (ICD-10GM). Orphanet
Niemcy jest partnerem tego projektu i dostarcza DIMDI (Niemiecki Instytut Informacji i
Dokumentacji Medycznej) ttumaczenia nazw rzadkich chordb na jezyk niemiecki. Projekt ma na
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celu integracje klasyfikacji Orphanet choréb poprzez dodanie kodéw ORPHA a takze rozszerzenie
wykazu choréb rzadkich w ICD-10GM. Dostosowanie nazw chordb w jezyku niemieckim w obu
bazach danych powinno prowadzi¢ do wiekszej zbieznosci pomiedzy obydwoma systemami.

Holandia

RIVM, Narodowy Instytut Zdrowia Publicznego i Srodowiska, ktéry koordynuje ten projekt w
imieniu ministerstwa, rozpoczat poréwnywanie klasyfikacji choréb Swiatowej Organizacji Zdrowia
(WHO; WHO-FIC Komisja Rewizyjna i Aktualizacji) z klasyfikacjg Orphanet. Liderzy projektu z RIVM
Scisle wspotpracujg z Orphanet Holandia w tym obszarze w ramach pakietu roboczego 5 projektu
RD-ACTION.

5.2.3. DOKUMENTACIA DOTYCZACA ZASOBOW SPECJALISTYCZNYCH

Zespot Orphanet Belgia pilotuje ogdlnokrajowy sondaz na zlecenie Ministerstwa Zdrowia, aby
udokumentowac belgijskg wiedze specjalistyczng o rzadkich chorobach.

Orphanet wierzy w skutecznos¢ wymiany danych i wiedzy w celu osiggniecia lepszego rozumienia
rzadkich chordb oraz w celu zaspokojenia szczegdlnych potrzeb réznych zainteresowanych stron.

Dzieki tworzonej wewnetrznie informacji naukowej na temat rzadkich choréb, recenzowanej przez
specjalistow, ktdorg oferuje Orphanet, jest on czesto poszukiwanym partnerem do wielu
projektéw, w ktdrych wiedza Orphanetu jest nieocenionym wktadem.

Wiasnie z tego powodu regularnie nawigzywana jest nowa wspédtpraca i partnerstwo, co prowadzi
do intensywnej wspdlnej dziatalnosci naukowej opisanej ponizej.

5.3.1. PARTNERSTWO Z MIEDZYNARODOWYM KONSORCJUM TERMINOLOGII FENOTYPU CZtOWIEKA (ICHPT)

Nawigzano wspotprace miedzy Orphanet, HPO (Ontologia Fenotypu Cztowieka) i OMIM w celu
przygotowania propozycji podstawowego zbioru poje¢ opisujgcych ludzkie fenomy. Powstato
konsorcjum partneréw - ICHPT. Osiggnieto zgode co do 2 372 poje¢, ktére proponuje sie do
przyjecia przez wszystkie istniejgce terminologie. Ta kluczowa terminologia zostata udostepniona
na stronie internetowej IRDIRC w 2015 r. tutaj a mapowanie z innymi stosowanymi
terminologiami fenotypéw (HPO, PhenoDB, LDDB, SNOMED CT, Elementy Morfologii i inne) beda
przedstawione w celu zapewnienia interoperacyjnosci miedzy bazami danych i danymi pacjentéw
na catym S$wiecie. Projekt ten, obecnie nadzorowany przez IRDIRC, zostat zapoczatkowany i
koordynowany jest przez Orphanet.

5.3.2. PARTNERSTWO Z MIEDZYNARODOWA UNIA PODSTAWOWE!J I KLINICZNEJ FARMAKOLOGII (IUPHAR)

Pod koniec 2011 r. powofano partnerstwo z IUPHAR w celu stworzenia wzajemnie
uzupetniajgcych sie powigzan Orphanetu z bazg danych IUPHAR i nadal tworzone sg krzyzowe
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potgczenia miedzy nimi. Projekt ten zostat rozszerzony w celu uwzglednienia ewolucji bazy danych
IUPHAR. W szczegdlnosci wspdtpraca naukowa zostata przeprowadzona w celu zbadania
zaleznosSci miedzy RD, genami a molekutami podatnymi na uderzenie lekiem (druggable targets).

5.3.3. PARTNERSTWO zZ MIEDZYNARODOWYM KONSORCIUM BADAWCZYM DS. RZADKICH CHOROB

Jednostka INSERM, ktéra gosci zespdt koordynacyjny Orphanetu jest partnerem akcji wsparcia
badawczego FP7, zatytutowanej ,,Wspieraj IRDIRC”.

IRDIRC zostato uruchomione w kwietniu 2011 r., aby wspiera¢ miedzynarodowg wspotprace w
dziedzinie badania rzadkich chordb. IRDIRC tgczy badaczy i organizacje inwestujgce w badania
rzadkich choréb, aby osiggng¢ dwa gtéwne cele, mianowicie dostarczy¢ 200 nowych terapii
rzadkich choréb oraz sposobdw diagnozowania wiekszosci rzadkich choréb do 2020 r. Orphanet
zajmuje sie danymi dotyczacymi dziatalnosci zwigzanej z badaniami, finansowanymi przez
cztonkdéw IRDIRC, ktérymi sg agencje finansujace badania. Wymaga to rozszerzenia zakresu
danych o nowe kraje, takie jak Stany Zjednoczone. Dodatkowo, dane Orphanetu sg do dyspozycji
grup roboczych IRDIRC oraz ich komisji naukowych, i na ich prosbe sg dla nich analizowane.
Orphanet dostarcza takze regularng analize danych dla nastepujgcych wskaznikdw na stronie
internetowej IRDIRC: numer nowej RD w ujeciu miesiecznym, liczbe gendw zwigzanych z RD,
liczbe RD, dla ktérych dostepny jest test genetyczny oraz ilos¢ produktow leczniczych uznanych za
leki sieroce i dopuszczonych do obrotu i leczenia RD w USA i(lub) Europie.

5.3.4. PARTNERSTWO Z EUROPEJSKA SIECIA INFRASTRUKTURY BADAN KLINICZNYCH

Od 2012 r. Orphanet bierze udziat w Europejskiej Sieci Infrastruktury Badan Klinicznych —
Zintegrowane Dziatania (European Clinical Research Infrastructure Network Integrated
Activities; ECRIN-IA) jako lider pakietu roboczego na temat rzadkich choréb. ECRIN (Europejska
Sie¢ Infrastruktury Badan Klinicznych; European Clinical Research Infrastructure Network) to siec¢
dedykowana propagowaniu badan klinicznych i pomaganiu w organizacji miedzynarodowych
badan klinicznych skierowana przede wszystkim do srodowisk akademickich. W pazdzierniku 2015
r. zorganizowano warsztaty w celu umocnienia wspotpracy miedzy krajowymi zespotami
Orphanetu a krajowymi punktami kontaktowymi ECRIN, aby wspiera¢ identyfikacje osrodkéw
badan klinicznych nad RD w panistwach cztonkowskich.

5.3.5. PARTNERSTWO Z RARECARENET

Od potowy 2013 r. Orphanet wspétpracuje z RareCareNet, dostarczajac im informacje na temat
osrodkow eksperckich i organizacji pacjentéw z rzadkimi nowotworami. Z kolei RareCareNet
przekazuje Orphanetowi informacje o epidemiologii rzadkich nowotworéw a obie organizacje
wspdlnie pracuja nad ustaleniem klasyfikacji rzadkich nowotwordw. Wspodtpraca bedzie
kontynuowana w kontekscie UE Joint Action w dziedzinie rzadkich nowotworéw, co zostato
zaproponowane do sfinansowania w 2016 r.

5.3.6. WsPOtPRACA Z IHTSDO

Wspétpraca z Miedzynarodowg Organizacjg Rozwoju Norm Terminologii Ochrony Zdrowia (the
International Health Terminology Standards Development Organisation; IHT-SDO) trwa w celu
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wiaczenia RD, ktérych nie ma w SNOMED-CT, a takie zapewnienia spdjnos¢ pomiedzy kodami
ORPHA a pojeciami SNOMED-CT. Pomoze to w identyfikacji pacjentow z RD w systemach
informacji opieki zdrowotnej w krajach, ktdre przyjety SNOMED-CT. Wozrost liczby RD zawartych
w SNOMED-CT rozpocznie sie od 2016 r. Plik zestawiajacy oba systemy bedzie dostepny w 2017 r.

5.3.7. WSPOLPRACA Z EUROPEJSKIM INSTYTUTEM BIOINFORMATYKI

Pod koniec 2011 r nawigzano wspotprace z EMBL - EBI w celu krzyzowego powigzania bazy danych
Orphanetu z ich zasobami danych o genomie i biologicznym szlaku (Ensembl i Reactome); prace
nad tym trwajg a krzyzowe odniesienia sg regularnie aktualizowane.

Orphanet oraz EMBL-EBI wspdlnie opracowali Ontologie Rzadkich Choréb Orphanet (ORDO) a w
2014 r. udostepniono nowg wersje tej ontologii (ORDO 2.0). W 2015 r. zaktualizowano ORDO 2.0,
w 2016 r. oczekiwana jest nowa wersja (ORDO 3.0), poprawiajgca zaréwno model ontologii, jak i
tresc.

5.3.8. WSPOLPRACA Z FRANCUSKIM INSTYTUTEM BIOINFORMATYKI

Orphanet stat sie 30. platformg Francuskiego Instytutu Bioinformatyki. IFB jest krajowa
infrastrukturg bioinformatyki, tgczgcy platformy gtéwnych graczy w dziedzinie badan we Francji:
CNRS, INRA, INRIA, CEA oraz INSERM, jak rowniez Instytuty Curie i Pasteura oraz francuskie
uniwersytety. Obecnie cztonkami jest 30 platform pogrupowanych w szes¢ regionalnych osrodkéw
w catej Francji. Gtdwnym zadaniem IFB jest dostarczenie podstawowych ustug i zasobdw w
dziedzinie bioinformatyki dla naukowcéw i inzynierow pracujgcych w naukach przyrodniczych.
Warto zauwazyé, ze IFB jest francuskim weztem europejskiej infrastruktury badawczej ELIXIR.
ELIXIR to rozbudowana infrastruktura dla informacji z nauk przyrodniczych, jednoczgca wiodace
organizacje przyrodnicze Europy w zarzadzaniu i zabezpieczaniu ogromnych danych
generowanych codziennie przez badania finansowane ze srodkéw publicznych. Jako platforma
IFB, Orphanet jest rowniez czescig tej europejskiej struktury badawczej, oferujgc dane i bio-
ontologie rzadkich choradb, aby pogtebiaé badania w tej dziedzinie.

Orphanet bedzie w szczegdlnosci uczestniczyt w pilotazowym badaniu przypadku zwigzanego z
rzadkimi chorobami w ramach projektu EXCELERATE. Ma on na celu zbudowanie rejestru zasobéw
danych oraz narzedzi analitycznych ELIXIR, ktére sg krytyczne dla rozwoju badan nad rzadkimi
chorobami, wdrazania ram technicznych do poréwnywania i standaryzacji ustug przydatnych dla
spotecznosci zwigzanych z rzadkimi chorobami oraz wspétprace ze spotecznosciami zwigzanymi z
rzadkimi chorobami przy organizowaniu i prowadzeniu szkolen, warsztatow i zjazdéw. Jednym z
gtéwnych celdéw ELIXIR jest dgzenie do zachowania stabilnosci zasobdw i narzedzi, takich jak te
oferowane przez Orphanet, co sprawia, ze staje sie to strategicznym krokiem w dobrym kierunku
dla przysztosci Orphanetu.

5.3.9. WsPOtPRACA Z RD-CONNECT

Orphanet ustanowit partnerstwo z RD-Connect. RD-Connect to europejski projekt finansowany w
latach 2012-2018, majacy na celu stworzenie zintegrowanej platformy tgczacej bazy danych,
rejestry, biobanki i bioinformatyke kliniczng dla badan nad rzadkimi chorobami. Ta wspdtpraca
bedzie sie skupiata na udostepnianiu danych dotyczacych biobankéw i rejestréw miedzy
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Orphanetem a RD-Connect w celu wzbogacenia obu baz danych. Nadal trwajg dyskusje na temat
wdrazania wspdtpracy od strony technicznej i jak to wptynie na gromadzenie danych na temat
biobankéw na poziomie krajowym.

6. Finansowanie

Budzet Orphanetu w 2015 roku wynosit okoto 2,6 min euro. Sktadaty sie na to fundusze uzyskane z
6 réznych umoéw dotyczacych finansowania podstawowej dziatalnosci oraz z innych uméw w
niektorych krajach cztonkowskich (Rys. 32).

Rys. 32 Catkowity budzet Orphanetu w 2015 r.

6.1. Finansowanie podstawowej dziatalnosci Orphanetu

Podstawowa dziatalno$¢ Orphanetu obejmuje infrastrukture, dziatania koordynujgce (zarzadzanie,
narzedzia zarzadzajgce, kontrola jakosci, wykaz rzadkich choréb, klasyfikacje i tworzenie
encyklopedii) oraz komunikacje. Nie wlicza sie gromadzenia danych dotyczacych zasobow
ekspertéw w krajach partnerskich.

AFM CNSA* Waloryzacja
LEEM 5%_ 0% 3% 2% OJRD
8% <1%

DG RESEARCH
5%
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Rys. 33 Finansowanie podstawowej dziatalnosci Orphanetu w 2015 r.

Budzet ten (okoto 1,3 mIn euro) nie obejmuje kosztdw infrastruktury (biurowej), ktére zasadniczo
pokrywa INSERM (Rys. 33).

6.1.1. FUNDUSZE EUROPEIJSKI

Komisja Europejska finansuje opracowanie wykazu rzadkich chordb, encyklopedie oraz
gromadzenie danych na temat zasobdéw eksperckich w krajach europejskich (od 2000 roku DG
Health and Consumers Protection grant N°s S12.305098; S$12.324970; SPC.2002269-2003220,
2006119, 20091215 oraz od 2004 roku DG Research and Innovation grant N°s LSSM-CT-2004-
503246; LSHB-CT-2004-512148; LSHB-CT-2006-018933; Health-F2-2008-201230, HEALTH-F2-2009-
223355, DG Santé grant 20133305-Operating Grant Orphanet). W 2014 roku grant DG Santé
20102206 (Orphanet Europe Joint Action) zostat przedtuzony o jeden rok bez dodatkowego
finansowania. W 2015 roku Orphanet uczestniczyt w ECRIN Dziatalnosci Integrujgcej (ECRIN-IA,
284395), finansowanej przez Program Ramowy 7 Unii Europejskiej.

Konsorcjum Orphanet jest finansowane przez grant DG Santé RD-ACTION Joint Action 677024

(2015-2018).

6.1.2. INNE BIEZACE PARTNERSTWA FINANSOWE DLA FINANSOWANIA PODSTAWOWEJ DZIALALNOSCI

Instituhl"l
el Inserm
L

Institut national
de la santé et de la recherche médicale

Institut National de la Santé et de la Recherche Médicale finansuje podstawowg
dziatalnos$¢ Orphanetu.

Inserm Transfert jest odpowiedzialny za wspieranie Orphanet w licencjonowaniu
swoich danych oraz udzielania porad dotyczacych wtasnosci intelektualnej.

Libarn "
Riry Sk

Francuska Generalna Dyrekcja Zdrowia (DGS) finansuje podstawowg dziatalnos¢
Orphanetu.

Co-funded by
the Health Pregramme
of the European Union

Komisja Europejska finansuje baze choréb i encyklopedie w jezyku angielskim, a
takze koordynacje, komunikacje oraz IT projektu w ramach catego Programu
Zdrowia UE.

Narodowa Kasa Solidarnosci na rzecz Samodzielnosci (Caisse nationale de solidarité
pour l'autonomie) wspiera indeksowanie rzadkich choréb z Miedzynarodowa
Klasyfikacjg Funkcjonowania, Niepetnosprawnosci i Zdrowia (ICF) oraz encyklopedie
niepetnosprawnosci Orphanetu.

gAFM

Assoomation Frencaisa soatre ies Myopatiiss

Francuski Zwigzek przeciw Miopatii (Association Francaise contre les Myopathies)
finansuje OrphaNews Francja oraz OrphaNews Europa, a takze gromadzenie danych
na temat badan klinicznych.

el

Sous P'égide de la
Fondation de France

Fundacja Przedsiebiorstw Medycznych (Fondation des Entreprises du Médicament)
finansuje gromadzenie danych o lekach sierocych i badaniach klinicznych.

Tabela 9 Inne biezgce partnerstwa finansowe finansujgce podstawowq dziatalnos¢
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6.1.3.

BIEZACE NIEFINANSOWE PARTNERSTWA DLA PODSTAWOWEJ DZIALALNOSCI

Partnerzy niefinansowi to ci,

ktorzy Swiadczg ustugi w naturze i(lub) dzielg sie swojg wiedzg w

obszarze podstawowej dziatalnosci.

World Health

Organization

Wspotpraca ze Swiatowa Organizacja Zdrowia (WHO) trwa i polega na rewizji
Miedzynarodowej Klasyfikacji Choréb.

GENATLAS

Wzajemne odniesienia z Genatlas, ktéry wspodtpracuje przy aktualizacji danych na
temat gendw zwigzanych z rzadkimi chorobami.

Prot

Wzajemne odniesienia z UniProt KB, ktdra wspétpracuje przy aktualizacji danych na
temat gendw zwigzanych z biatkami zaangazowanymi w rzadkie choroby.

W?zajemne odniesienia z HGNC, ktora wspodtpracuje przy aktualizacji danych na temat
genow zwigzanych z rzadkimi chorobami

OMIM"

Online Mendelian Inheritance in Man®

Wzajemne odniesienia z OMIM (The Online Mendelian Inheritance in Man; baza

danych opisanych chorobach uwarunkowanych genetycznie
wystepujgcych u cztowieka). OMIM dodat Orphanet do listy zewnetrznych linkéow

dostepnych na ich stronie internetowe;.

o wszystkich

=

- ‘

REACTOME

W?zajemne odniesienia z Reactome.

6’.’ Ensembl

W?zajemne odniesienia z Ensembl.

Wzajemne odniesienia z Miedzynarodowg Unig Podstawowej | Klinicznej

Farmakologii — Baza danych (IUPHAR-DB).

Ll i ¥rialion Dialibiese

Platforma LOVD (Leiden Open Variation Database) zostata zaktualizowana dodaniem
linkdw do stron Orphanetu zwigzanych z genami.

Eu ro@te st

EuroGentest sfinansowat stworzenie tezaurusa objawow klinicznych do harmonizacji
miedzynarodowych nomenklatur fenotypu. EuroGentest wspétpracuje z Orphanetem
w dziedzinie zarzgdzania jakoscig laboratoriow medycznych.
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RD<

Orphanet oraz RD-Connect dzielg sie informacjami na temat biobankéw i rejestréw
pacjentéw. Orphanet dostarcza RD-connect nomenklature zwigzang z RD.

EMBL-EBI

s0008

Orphanet i EMBL-EBI opracowaty ORDO oraz w 2014 roku uruchomity nowa
wersje tej ontologii (ORDO 2.0).

Delivering

1gisYele] SNOMEDCT

Trwa wspodtpraca z Miedzynarodowg Organizacje ds. Rozwoju Standardéw
Terminologii Medycznej (International Health Terminology Standards
Development Organisation; IHT-SDO) w celu witgczenia RD, ktdrych brakuje w
SNOMED-CT, a takze zapewnienia spdjnosci miedzy kodami ORPHA a
pojeciami SNOMED-CT

Tabela 10 Biezgce niefinansowe partnerstwa dla podstawowej dziatalnosci

Krajowe dziatania Orphanetu sg takie wspierane przez krajowe instytucje, konkretne umowy

i(lub) wktad w naturze. W krajach europejskich gromadzenie danych na szczeblu krajowym takze
wspiera Komisja Europejska. Globalnie budzet ten siega 1,3 miliona euro. Prosze zobaczy¢ Rys. 34
przedstawiajgcy przeglad finansowania dziatan krajowych.

EC
20%

UK
3%

SK
SI 1%
1%

0%

1%
PT//

1% PL
1‘72/
NL"Nno _/

LV_/ <1%
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SE__ g
RO _2%

AT BG BE
3% <1% CA

NCFR
T 26%

6%

HU
1%

Rys. 34 Zrédta finansowania dziatalnosci krajowej w 2015 r.
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6.2.1.

PARTNERSTWA ZAPEWNIAJACE FINANSOWANIE DZIAtAN KRAJOWYCH

Partnerzy instytucjonalni finansujg dziatania krajowych zespotow Orphanetu i przyczyniajg sie do

realizowanych projektow poprzez przydzielanie budzetu i czasu niektdrych swoich specjalistéw.

AUSTRIA

MEDIZINISCHE

m UNIVERSITAT
WIEN

Uniwersytet Medyczny w Wiedniu jest beneficientem RD-ACTION 677024 oraz finansuje
Orphanet Austria od 2005 r. Ponadto zapewnia finansowanie w niepetnym wymiarze (w
naturze) pracy koordynatora krajowego.

BUNDESMINISTERIUM
FUR GESUNDHEIT

3

Austriackie Ministerstwo Zdrowia zapewnia finansowanie do RD-ACTION 677024 od czerwca
2015r.

BELGIA

i @ fedesal public service
HEALTH, FOOD CHAIN SAFETY

AND ENVIRONMENT

Federalna Stuzba Zdrowia Publicznego, Bezpieczeristwa Srodowiska i Zywnosci sg beneficjentami
RD-ACTION 677024.

3

IS
"@l‘?«’i"u‘fp

Instytut Naukowy Zdrowia Publicznego (Wetenschappelijk Instituut Volksgezondheid) jest
beneficjentem RD-ACTION 677024

W okresie 2014-2016 konwencja pomiedzy Instytutem Naukowym Zdrowia Publicznego
(goszczagcym zespdt Orphanet) oraz Narodowym Instytutem Ubezpieczenia Zdrowia i
Niepetnosprawnosci (NIHDI) obejmuje finansowe wsparcie dla projektu Orphanet.

BULGARIA

*  BAPES

e

Butgarskie Stowarzyszenie Wspierania Edukacji i Nauki (BAPES) organizuje dziatalnos¢
Orphanet Butgaria i przyczynia sie do projektu przydzielajagc mu czas pracy niektérych ze
swoich specjalistow.

KANADA

Orphanet Kanada funkcjonuje przy Kanadyjskim Instytucie Badarn nad Zdrowiem (The
Canadian institute of Health Research), ktdry finansuje stanowisko kierownika projektu oraz
zapewnia dodatkowe wsparcie administracyjne dla projektu.

Santé
et Services sociaux

Québec

Ministerstwo Zdrowia i Stuzb Socjalnych (Ministére de la Santé et des Services Sociaux) w

Québec optaca stanowisko kierownika projektu w Quebec oraz czes¢ wsparcia

administracyjnego.

w

Centre universitaire de santé McGill
McGill University Health Centre

Wydziat Genetyki Medycznej w Centrum Zdrowia na Uniwersytecie McGill gosci u siebie
Orphanet-Quebec i zapewnia koordynatora medycznego.
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Koalicja Chordb Sierocych Quebecu (Le Regroupement québécois des maladies orphelines)
zapewnia koordynatora projektu i wsparcie administracyjne.

CHORWACIA

HSRB - Chorwacki Alliance Rzadkich Chordb jest beneficjentem RD-ACTION 677024

REPUBLIKA CZESKA

i CHARLES UNIVERSITY

Uniwersytet Karola w Pradze — Il Uniwersytet Medyczny jest beneficjentem RD-ACTION
677024

Czeski Zwigzek Rzadkich Chordb finansuje dziatalnos¢ zespotu czeskiego od kwietnia 2012
roku.

Czeskie Towarzystwo Genetyki Medycznej pomaga Orphanet CZ w zbieraniu informacji o
laboratoriach diagnozujgcych DNA w kraju, informacji o klinikach zajmujacych sie rzadkimi
chorobami — dysmorfologii, poradnictwem genetycznym oraz informacji o grupach wsparcia
dla pacjentéw. Sg partnerami w rozwoju Krajowego Planu Czech ds. rzadkich choréb,
bedacego kontynuacjg Krajowej Strategii Czech od 2009 roku. Pierwszy i drugi Krajowy Plan
Czech (2012-2014 oraz 2015-2017) byty opracowywane pod auspicjami Ministerstwa
Zdrowia — Departamentu Ustug Medycznych oraz we wspdtpracy z Krajowym Centrum

Koordynacji ds. rzadkich choréb na UH Motol.

ESTONIA
/\"'@U/uiﬁ%.
%Z T z% Uniwersytet w Tartu jest beneficjentem RD-ACTION 677024
c&’f:tﬁs;xzrdssv
FINLANDIA
RINNEKOTI| Fundacja Rinnekoti jest beneficjentem RD-ACTION 677024
-SHitis

FRANCJA

,n" ﬂJ a.tm W oo
(‘ 11 ?[\M J{ o JMt?! f‘

Vaincre les maladies rares

Fondation Groupama pour la santé przyczynia sie do rozwoju aplikacji mobilnych.

INELFB

LFB Biomédicaments pomaga finansowa¢ rozwdj i aktualizacje przewodnikéw postepowania
w stanach zagrozenia zycia oraz francuskiej wersji encyklopedii dla ogoétu spoteczeristwa.

agence dela
biomédecine

15

Agence de la biomédecine finansuje monitorowanie listy laboratoridw, tworzenie narzedzi

do gromadzenia, zarzadzania i monitorowania rocznej aktywnosci, a takze finansuje

kompliacje zgromadzonych we Francji danych.

"NSA

(alxse nal«male de

Caisse nationale de solidarité pour I'autonomie wspiera rozwdj francuskiej encyklopedii dla
ogotu spoteczenstwa, informujgc o funkcjonalnych konsekwencjach rzadkich choréb, jak

rowniez przygotowuje broszury na temat rzadkich niepetnosprawnosci, nie zwigzanych z
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rzadkimi chorobami.

INSTITUT
DE VEILLE SANITAIRE

INVS, Institut de Veille Sanitaire, wspiera Orphanet.

NIEMCY

M-I I-I Medizinische Hochschule

Hannover

Szkota Medyczna w Hanowerze (MHH) wspiera gromadzenie danych i jest beneficjentem
RD-ACTION 677024

WEGRY

Orszagos tisztifoorvosi hivatal - OTH jest beneficjentem RD-ACTION 677024

Semmelweiss Egyetem jest beneficjentem RD-ACTION 677024

WLOCHY

Wtoskie Ministerstwo Zdrowia finansuje dziatalnos¢ Orphanet Wtochy poprzez fundowanie
obecnych badan.

Bambino Gesu
OSPEDALE PEDIATRICO

Bambino Gesu — szpital dzieciecy jest beneficjentem RD-ACTION 677024

genzyme

Genzyme Wtochy finansuje OrphaNews Wtochy.

IRLANDIA

Feidhmeannacht na Seirbhise Stiinte
Health Service Executive

Health Service Executive wspdlnie z RD-Action finansujg w Orphanet Irlandia $wiadczenia
kierownika projektu, 0,5 naukowca oraz wsparcie administracyjne w niepetnym wymiarze
godzin.

¢Shire

Shire Pharmaceuticals Ireland wsparta uruchomienie Krajowego Biura Choréb Rzadkich oraz
Orphanet Irlandia przyznajgc jednorazowo nieograniczony grant.

tOTWA

Centrum Zapobiegania i Kontroli Chordb na totwie (Slimibu profilakses un kontroles centrs)
jest beneficjentem RD-ACTION 677024.

LITWA

Szpital Uniwersytetu w Wilnie (Santariskiy Klinikos) i tamtejsze Centrum Genetyki

Medycznej jest beneficjentem RD-ACTION 677024

HOLANDIA

L Leiden University
C Medical Center

LUMC jest beneficjentem RD-ACTION 677024. Gosci Orphanet Holandia i wspotfinansuje
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prace profesora van Ommen.

SRR CENTRE FOR
“¥” Medical Systems Biology

The Centre for Medical Systems Biology to wspdlne dziatanie szesciu instytucji w Holandii
pod przewodnictwem LUMC i z udziatem VUMC. CMSB wspoffinansuje prace nad rzadkimi
chorobami kierownika projektu dr Petra van Overveld oraz przewodniczgcego Holenderskiej
Rady Naukowej, prof. Cornel.

NORWEGIA

Y& Helsedirektoratet

Norweski Dyrektoriat Zdrowia organizuje czes¢ dziatalnosci Orphanet Norwegia oraz
przyczynia sie do projektu poprzez przydzielenie czasu pracy niektorych specjalistow. Jest
beneficjentem RD-ACTION 677024

ees NKSD

[ ] Nasional kompetansetieneste
for sjeldne diagnoser

Norweska Krajowa Instytucja Doradcza w zakresie rzadkich chordb jest odpowiedzialna za
czes$¢ dziatalnosci Orphanet Norwegia oraz przyczynia sie do projektu poprzez dedykowanie
czasu niektérych specjalistow. Jest beneficjentem RD-ACTION 677024

POLSKA

Instytut Pomnik Centrum Zdrowia Dziecka jest beneficjentem RD-ACTION 677024. IPCZD
wspiera Orphanet Polska we wszystkich dziataniach wewnatrz i na zewnatrz instytucji; na
przyktad organizuje konferencje dla profesjonalistéw, rodzicow i mediow; dyskusje na temat
rzadkich chordb ze wszystkimi zainteresowanymi stronami; oraz poprawe dostepu do lekéw
sierocych.

Ministerstwo
Zdrowia

Polskie Ministerstwo Zdrowia wspiera zarowno ttumaczenie encyklopedii Orphanet, jak ,
i ttumaczenia strony internetowej Orphanet na jezyk polski.

PORTUGALIA

IBMC — Instytut Biologii Molekularnej i Komdrkowej organizowat Orphanet Portugalia od
2009 do czerwca 2015 roku.

[@PORTO

INSTITUTO DE CIENCIAS
BIOMEDICAS ABEL SALAZAR
UMNIVERS DADE SC PORTC

ICBAS - Instituto de Ciéncias Biomédicas Abel Salazar, Instytut Nauk Biomedycznych przy
Uniwersytecie w Porto od 2009 do czerwca 2015 roku.

Direcgdo-Geral da Saude
www.dgs.

it

Ministério da Satdo

DGS — Dyrekcja Generalna Zdrowia w Ministerstwie Zdrowia Portugalii jest beneficjentem
RD-ACTION 677024

RUMUNIA

Universitatea de Medicina si Farmacie Gr.T.Popa lasi jest beneficjentem RD-ACTION 677024

StOWACIA
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CUMS (UNIVERZITA KOMENSKEHO V BRATISLAVE) jest beneficjentem RD-ACTION 677024

StOWENIA

Uniwersytet Medyczny w Ljubljanie jest beneficjentem RD-ACTION 677024

HISZPANIA

Ciberer

Enfermedades Raras

MINISTERIO
DE ECONOMIA
Y COMPETITIVIDAD

i

Instituto
de Salud
Carloslil

Od kwietnia 2010 roku Centrum Sieci Badann Biomedycznych (CIBER), dziat ds. rzadkich
choréb (dawnej znany jako CIBERER) jest partnerem Orphanetu w Hiszpanii i beneficjentem
RD-ACTION 677024. CIBER (Instytut Zdrowia Karola I,
Konkurencyjnosci) finansuje gtdwne dziatania zespotu w Hiszpanii.

Ministerstwo Gospodarki i

SZWECIA

2 Karolinska
Institutet

Instytut Karolinska jest beneficjentem RD-ACTION 677024

KAROLINSKA

Szpital Uniwersytetu Medycznego Karolinska w Sztokholmie wspiera dziatalno$¢ Orphanet
Szwecja.

SZWAICARIA

Héaitaux
Un versitaires

Genave

Orphanet Szwajcaria dziata pod skrzydtami szpitali uniwersyteckich Genewy, ktére finansujg
stanowisko pracy koordynatora w niepetnym wymiarze godzin i dajg czesciowe wsparcie
administracyjne dla projektu.

Od 2011 roku Orphanet Szwajcaria jest finansowany przez Szwajcarskg Konferencje
Kantonalnych Ministerstw Zdrowia Publicznego. W 2015 roku sfinansowata potetatowe
stanowisko pracy dla naukowca.

TURCIA

<*ZAIFD

Stowarzyszenie Firm Farmaceutycznych Oparte na Badaniach daje nieograniczone wsparcie
ttumaczeniom na jezyk turecki strony internetowej Orphanetu oraz dokumentéw, w tym
ponad 10 000 rzadkich chordb genetycznych wraz z ich szczegétowym opisem. Wsparto
stworzenie witryny Orphanet Turcja i pomogto Orphanet Turcja przygotowac i wydrukowadé
ulotki przedstawiajgce Orphanet, Orphanet Turcja oraz ich dziatania pracownikom stuzby
zdrowia i ogétowi spoteczenstwa.

WIELKA BRYTANIA
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Public Health
England

Krajowy rejestr wrodzonych anomalii i rzadkich choréb (The National Congenital Anomaly
and Rare Disease Reg. Service; Public Health England) organizuje dziatalnos¢ Orphanet
Wielka Brytania i przyczynia sie do projektu poprzez dedykowanie czesci pracy niektorych jej
specjalistow od sierpnia 2014 roku. Jest beneficjentem RD-ACTION 677024

Tabela 11 Partnerstwa zapewniajgce finansowanie dziatan krajowych

6.2.2. PARTNERSTWO INSTYTUCJONALNE SWIADCZACE UStUGI RZECZOWE DLA DZIAtAN KRAJOWYCH

Wszystkie instytucje, ktore goszczg u siebie krajowe zespoty Orphanet zapewniajg im przestrzen

biurowga, wszystkie niezbedne materiaty eksploatacyjne do prowadzenia dziatalnosci zespotu i

oddajg czes$¢ czasu pracy swoich specjalistéw. W krajach europejskich ten rodzaj partnera jest

zdefiniowany jako ,,partner wspdtpracujgcy”, w innych krajach nazywa sie to innym partnerstwem

(jak pokazano to szczegétowo na Rys.1).

Gesundheit Osterreich
GmbH e

@ Government of Western Australia
L 4 Department of Health
.

Centrum Genetyki Medycznej i Podstawowej Opieki Zdrowotnej organizuje dziafania
Orphanet Armenia i przyczynia sie do projektu udostepniajgc czas pracy jej niektdrych
specjalistow.

Gesundheit Osterreich GmbH (GOG) jest partnerem w RD-ACTION.

Biuro ds Genomiki Zdrowia Publicznego, Departament Zdrowia (the Office of Population
Health Genomics, Department of Health), Zachodnia Australia przewodniczg dziatalnosci
Orphanet Australia i wspierajg projekt przypisujagc do niego czas pracy niektérych swoich

specjalistow.

Department Ustug Medycznych i Zdrowia Publicznego jest partnerem w Orphanet Europe
Joint Action od kwietnia 2011 roku.

R

f.iL"""
e,

Mater Hospital Dublin

Szpital dzieciecy w Zagrzebiu wspiera projekt przypisujac do niego swego koordynatora
krajowego.

Szpital Uniwersytecki Mater Misericordiae (MMUH) wspiera Orphanet Irlandia udostepniajac
siedzibe dla Narodowego Biura ds. Rzadkich Choréb oraz Orphanet Irlandia. MMUH dostarcza
godziny pracy genetyka klinicznego Orphanet Irlandia oraz wsparcie kadr oraz IT.

Sheba Medical Center, Tel Hashomer lzraela organizuje dziatalno$¢ Orphanet lIzrael i wspiera
projekt przypisujgc do niego czas pracy niektérych swoich specjalistow od czerwca 2014 r.
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Narodowy Instytut Higieny organizuje dziatania Orphanet Maroko i wspiera projekt
przypisujac do niego czas pracy niektérych swoich specjalistow.

Instytut Genetyki Molekularnej i Inzynierii Genetycznej Uniwersytetu w Belgradzie organizuje
dziatalnos¢ Orphanet Serbia i wspiera projekt przypisujgc do niego czas pracy niektérych
swoich specjalistéw

Uniwersytet w Stambule organizuje dziatalno$¢ Orphanet Turcja i wspiera projekt
przypisujac do niego czas pracy niektérych swoich specjalistow

Tabela 12 Partnerstwo instytucjonalne swiadczqce ustugi rzeczowe dla dziatan krajowych

6.2.3. NIEFINANSOWE PARTNERSTWA DLA DZIAtAN KRAJOWYCH

RaDiOrg.

Dziata partnerstwo z RaDiOrg.be, cztonkiem EURORDIS, ktére nadal odgrywa role w
walidacji danych dotyczacych belgijskich organizacji pacjentow w Orphanet.

Zespot Orphanet jest goszczony przez Instytut Naukowy Zdrowia Publicznego i wspétpracuje
wewnetrznie z ustugg ,,Zakazne Choroby w ogdlnej populacji” w celu potwierdzenia danych
dotyczacych laboratoriéw referencyjnych i testow w zakresie chordb zakaznych.

Kolegium Genetyki Ludzkiej w Belgii, ktéry reprezentuje 8 uznanych osrodkéow
genetycznych, wspoétpracuje z zespotem Orphanetu w celu usprawnienia i uproszczenia
procesu rejestracji i aktualizacji danych na temat badan genetycznych w bazie danych
Orphanetu.

Narodowy Instytut Zdrowia i Ubezpieczenia Niepetnosprawnosci dostarcza informacje na
temat uznanych osrodkow referencyjnych, ktére dziatajg w ramach konwencji.

Stowarzyszenie Studentéw Medycyny w Ptowdiw aktywnie promuje korzystanie z
Orphanetu w swojej spotecznosci. Wraz z BAPES i ASM-Ptowdiw zorganizowali serie
warsztatow poswiecong Orphanetowi.

4
BULGARIA

Butgarski Zwigzek Narodowy Ludzi z Rzadkimi Chorobami wspoétpracuje z BAPES w celu
promowania Orphanetu wsréd pacjentéw z rzadkimi chorobami w Butgarii, jak réwniez
dotgczenia butgarskich zwigzkdéw pacjentéw do bazy danych Orphanetu.
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Ministerstwo Zdrowia Republiki Czeskiej oficjalnie wspiera Orphanet.

ESTONIA

Ministerstwo Spraw Spotecznych Estonii oficjalnie wspiera Orphanet.

FINLANDIA

Ministerstwo Spraw Spotecznych i Zdrowia Finlandii oficjalnie wspiera Orphanet.

DUODECIM

TERVEYSPORTTI

Terveysportti  (www.terveysportti.fi) to serwis internetowy dla profesjonalistéw

medycznych publikowanych przez Duodecim Medical Publications Ltd, ktérego wtascicielem
jest Finskie Towarzystwo Medyczne Duodecim. Orphanet zostat ujety w wyszukiwaniach
Terveysportti dotyczgcych 300 ,najczestszych choréb rzadkich”. W rezultacie Orphanet ma
wyzszy profil wsrdd finskich pracownikéw stuzby zdrowia.

FRANCJA

Ministerstwo Zdrowia oficjalnie wspiera Orphanet.

AUTE AUTORITE DE SANTE

Francuski HAS oraz Orphanet wspodfpracujg przy publikacji elektronicznej Krajowych
Protokotéw Diagnostyki i Opieki Medycznej (NHDP) stworzonej przez HAS.

aANSM

Agence nationale de sécurité du medicament
etdes produits de sante

Agence nationale de sécurité du médicament et des produits de santé (ANSM) dostarcza
Orphanetowi dane o badaniach klinicznych we Francji.

AIRFRANCE &

Air France oferuje pacjentom i ekspertom medycznym pewng kwote biletow lotniczych, by
pacjenci mogli dotrze¢ do ekspertow medycznych badz eksperci mogli dolecie¢ do
pacjentow z rzadkimi chorobami. Orphanet opiniuje zasadnos¢ podrozy.

Malgdies
Rares
e 0 6106329 20
Services R

Orphanet upetnomocnit ,Ustugi Informacyjne o Rzadkich Chorobach”, francuska infolinie
informacyjng na temat rzadkich choréb - 0810 69 19 20, role odpowiadania na
niezamawiane listy elektroniczne kierowane do Orphanetu.

NIEMCY

~~ | Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen e.V.” (ACHSE) wspétpracuje z Orphanet Niemcy

w ramach ustug informacyjnych dla pacjentéw.

KINDERNETZWERK

B

WIR HELFEN WEITER

Kindernetzwerk e.V. - fur Kinder, Jugendliche und (junge) Erwachsene mit chronischen
Krankheiten und Behinderungen dostarcza danych na temat stowarzyszen w Niemczech.
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Deutsche Gesellschaft fir Humangenetik e.V. wspiera Orphanet poprzez dostarczanie
niemieckiemu zespotowi adreséw i informacji o laboratoriach i diagnostyce.

v NAKOS

Nationale Kontakt- und Informationsstelle
zur Anregung und Unterstiitzung
von Selasthilfegruppen

Nationale Kontakt- und Informationsstelle zur Anregung und Unterstlitzung von
Selbsthilfegruppen (NAKOS) oficjalnie wspiera Orphanet.

GAWMF

AWMF (Stowarzyszenie Naukowych Towarzystw Medycznych w Niemczech) wspoétpracuje z
Orphanet Niemcy dostarczajgc witrynie linki z ich wytycznymi do praktyki klinicznej do
encyklopedii Orphanet

DI~DI

Doutiches Insrina fir Madizinische
Dokumantaticn und Infarmaticn

DIMDI wspétpracuje z Orphanet Niemcy w przektadaniu nazw chordb z niemieckiej
encyklopedii na kod alfa ICD-10GM

WEGRY

EMBERI EROFORRASOK
MINISZTERIUMA

Sekretarz Stanu w Ministerstwie Zasobdéw Ludzkich oficjalnie wspiera Orphanet.

IRLANDIA

( An Roinn Slainte

DEPARTMENT OF HEALTH

\&

Ministerstwo Zdrowia oficjalnie wspiera Orphanet i zarzgdza Orphanet Irlandia.

NRDO

National Rare
Diseases Office

Krajowy Urzad ds. Rzadkich Choréb (NRDO) organizuje zespo6t Orphanet Irlandia. Orphanet
jest gtéwnym zrédtem informacji o zasobach zwigzanych z rzadkimi chorobami dla infolinii
NRDO.

7
ROYAL W

COLLEGE OF
PHYSICIANS
OF IRELAND

Krélewskie Kolegium Lekarzy, Krajowy Program Kliniczny dla Rzadkich Chordb i Kliniczna
Rada Doradcza (przewodniczacy: prof. Andrew Green) dziatajg jako Naukowa Grupa
Doradcza dla Orphanet Irlandia.

>
><

Organizacja Choréb Rzadkich i Genetycznych (GRDO) (ktéra wraz z MRCG oraz IPPOSI form
tworzy Irlandzki Krajowy Sojusz na rzecz Rzadkich Chordb) wspétpracuje przy promowaniu
Orphanetu i dziatan na rzecz rzadkich choréb w Irlandii. Krajowy koordynator oraz

GRDO Naukowiec (ROS) sg cztonkami zarzgdu GRDO.

Qedical : Grupa Medycznych Badan Organizacji Charytatywnych (MRCG) wspdtpracuje w
esearc

ghamies zatwierdzaniu i promocji dziatarn Orphanetu oraz Irlandzkich Rzadkich Chordéb.

Group

Unity is our Strength

Irlandzka Platforma dla Organizacji Pacjentéw, Nauki i Przemystu (IPPOSI) wspotpracuje przy
promocji dziatan Orphanetu oraz rzadkich choréb w Irlandii. IPPOSI jest rdwniez aktywny we
wdrazaniu RD-action WP5 w Irlandii, zapewniajgc powigzania pomiedzy zespotem Orphanet
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¥ Ministry of Health

Ministerstwo Zdrowia lzraela oficjalnie wspiera Orphanet.
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Istituto Superiore di Sanita oficjalnie wspiera Orphanet.

J *.1',
% eleThon

Telethon wspétpracuje z Orphanetem przy gromadzeniu danych dotyczacych projektow
badawczych.

UNIAMO

FEDERAZIONE ITALIANA
MALATTIE RARE

ONLUS

Uniamo, wioska federacja grup wsparcia w dziedzinie rzadkich choréb wspétpracuje z
Orphanetem przy organizowaniu i promocji imprez poswieconych rzadkim chorobom w celu
zwiekszenia $wiadomosci spotecznej na ten konkretny temat.

X Le

Netgene wspotpracuje z Orphanetem przy rozpowszechnianiu informacji o rzadkich
chorobach.

gﬂ@ FARMINDUSTRIA

Farmindustria promuje publikacje Orphanetu.

Osservatorio Malattie Rare

®.Ma.R.

Osservatorio Malattie Rare (0.Ma.R.) wspotpracuje z Orphanetem przy rozpowszechnianiu
informacji na temat rzadkich chordéb i promocji imprez.

Wtoska miedzyregionalna lzba Techniczna ds. Rzadkich Chordb wspétpracuje z Orphanetem
przy gromadzeniu danych dotyczacych osrodkdw referencyjnych oficjalnie uznanych we
Wrtoszech.

tOTWA

Ministerstwo Zdrowia Republiki totewskiej oficjalnie wspiera Orphanet.

Towarzystwo Rzadkich Choréb na totwie ma na celu promowanie rownych praw i szans dla
pacjentow z rzadkimi chorobami.

0
N

PALTDZESIMLY

Palidzesim.lv jest totewskg organizacja pozarzadowg, ktdra finansowo wspiera dzieci i
rodzimy, aby potwierdzi¢ diagnoze rzadkiej choroby, wysytajagc pacjentdw lub proébki
medyczne za granice.

LITWA
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T MINISTRY OF HEALTH
P OF THE REPUBLIC
&/ OF LITHUANIA

Ministerstwo Zdrowia Republiki Litewskiej oficjalnie wspiera Orphanet.

HOLANDIA

M Ministry of Health,
Welfare and Sport

Ministerstwo Zdrowia, Opieki Spotecznej i Sportu w Holandii oficjalnie wspiera Orphanet
Holandia.

Erfocentrum dostarcza informacji opinii publicznej gtéwnie na temat rzadkich chordb
genetycznych. Wspdtpraca zostata ustanowiona w celu zwiekszenia liczby tekstow
holenderskich dostepnych na stronie Orphanetu oraz wynotowania holenderskich
wyznaczonych osrodkéw specjalistycznych w zakresie rzadkich chordb dla spoteczeristwa i

ekspertow.

VSOP (organizacja zrzeszajgca stowarzyszenia rodzicow i pacjentdw zwigzane z genetycznymi,
wrodzonymi i rzadkimi chorobami) dostarcza informacji na temat organizacji pacjentéw
dedykowanych rzadkim chorobom i uczestniczy w wyznaczaniu holenderskich osrodkéw
specjalistycznych do zajmowania sie rzadkimi chorobami.

Holenderska Federacja Uniwersyteckich Osrodkéw Medycznych (NFU) jest we wspotpracy z
Orphanet NL oraz VSOP odpowiedzialna za inwentaryzacje i dokumentacje holenderskich osrodkéw
specjalistycznych zajmujacych sie rzadkimi chorobami.

POLSKA

Organizacja pacjentow, Ars Vivendi, zapewnia pacjentom i rodzicom informacje o ustugach
Orphanetu i wspotpracuje z Orphanet Polska.

RUMUNIA

4 Romanian
Ministry
of Health

Ministerstwo Zdrowia wspotpracuje z Orphanet Rumunia przy aktualizowaniu danych na
temat rumunskiego systemu opieki medycznej. Oficjalnie wspiera Orphanet.

Orphanet Rumunia wspotpracuje ze Rumunskim Stowarzyszeniem Medycznym przy
aktualizacji danych dotyczgcych pracownikéw stuzby zdrowia.

Orphanet Rumunia wspotpracuje z Rumunskim Towarzystwem Genetyki Medycznej przy

SRGM tworzeniu programéw do rozwoju krajowej sieci diagnozowania, postepowania i
L zapobiegania w Os$rodkach Genetyki Medycznej oraz przy promowaniu wspotpracy ze
stowarzyszeniami oséb z chorobami genetycznymi/z wadami rozwojowymi.

P Orphanet Rumunia wspotpracuje z Rumunskim Stowarzyszeniem Pradera Williego w celu

PRADERWILLI

DIN ROMANLA

¢

taczenia wysitkdw pacjentdw, specjalistow i rodzin w celu zapewnienia lepszych warunkéw
zycia dla wszystkich ludzi z chorobami genetycznymi.
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REPUBLIC OF SLOVENIA
MINISTRY OF HEALTH

Ministerstwo Zdrowia Republiki Stowackie oficjalnie wspiera Orphanet.

Ministerstwo Zdrowia Stowenii oficjalnie wspiera Orphanet.

Hiszpanskie Ministerstwo Zdrowia, Opieki Spotecznej i Réwnosci- Biuro Planowania Zdrowia
i Jakosci jest partnerem stowarzyszonym w Orphanet Europe Joint Action od kwietnia 2011
roku.

PRINCIPE FELIPE
CENTRO DE INVESTIGACION

REGERINGSKANSLIET

Ministry of Health
and Social Affairs, Sweden

Centrum Badawcze Ksiecia Filipa organizuje dziatania Orphanet Hiszpania.

Ministerstwo Zdrowia i Spraw Spotecznych Szwecji oficjalnie wspiera Orphanet.

Fundacja The Health On the Net jest witascicielem domeny wwww.orphanet.ch i obstuguje
od strony technicznej formularze online Orphanet Szwajcaria do zbierania danych.

ProRaris, Szwajcarskie Stowarzyszenie pacjentéow z rzadkimi chorobami nawigzato bliskg
wspotprace z Orphanet Szwajcaria w celu identyfikacji odpowiednich ustug informacyjnych

..| dla pacjentéw i profesjonalistéw oraz przy organizacji i promocji wydarzen poswieconych

rzadkim chorobom, aby zwiekszy¢ swiadomos¢ spoteczng na ten temat.

XM HAN G Seltene Krankheitan
XXX ClmMaladies rares
HXAXX ClMalattie rare

w

vt Pt

Department
of Health

QH

Orphanet Szwajcaria jest cztonkiem ,Wspdlnoty Zainteresowanych Rzadkimi Chorobami”
zatozonej w sierpniu 2011 roku. t3czy ona wszystkie zainteresowane strony obszarem
rzadkich choréb w Szwajcarii w celu wspierania przyjecia i wdrozenia Srodkéw Krajowego
Planu ds. Rzadkich Chordéb, wydanego przez szwajcarski federalny Urzad Zdrowia

Publicznego.

‘

Tureckie Ministerstwo Zdrowia oficjalnie wspiera Orphanet. Wspdtpracuje z Orphanet
Turcja przy gromadzeniu danych oraz rozpowszechnianiu Orphanetu w Turcji.

Ministerstwo Zdrowia oficjalnie wspiera Orphanet.
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Ataxia UK i Orphanet wspotpracuje ze sobg w zakresie wymiany informacji, zatwierdzania i
publikacji w internecie projektéw badawczych dotyczgcych ataksji oraz poparcia i
popularyzacji dziatarh Orphanet oraz Ataxia UK.

Dyscerne i Orphanet wspodtpracuja udzielajgc poparcia i intensyfikujgc dziatania Dyscerne
oraz Orphanet, podnoszgc standardy w diagnostyce i leczeniu rzadkich schorzen
dysmorficznych, poprawiajac rozpowszechnianie informacji na temat tych chordb,
rozbudowujgc i dzielgc sie informacjg oraz narzedziami edukacyjnymi dla pracownikdéw
stuzby zdrowia.

8 RARE DISEASE | UK

Orphanet wspétpracuje z Rare Disease UK przy wymianie danych i wiedzy, we wspieraniu i
promocji dziatan Orphanetu i Rare Disease UK oraz w rozwijaniu brytyjskiej Strategii w
zakresie Rzadkich Chordb.

Rare Disease UK jest takzie post-walidatorem informacji o Orphanecie dotyczgcych
organizacji pacjentéw w Wielkiej Brytanii.

0 . R
Genetic Alliance UK
Suppo-ing, Comprigning. Uniling.

Orphanet wspétpracuje z Genetic Alliance UK przy wymianie danych i wiedzy, wspieraniu i
popularyzacji dziatan Orphanetu oraz Genetic Alliance UK, w dazeniu do podnoszenia
Swiadomosci, poprawie jakosci ustug oraz informacjach dostepnych dla pacjentow i
rodzinoraz w poprawie jakosci zycia oséb dotknietych chorobami genetycznymi. Genetic
Alliance jest takze post-walidatorem informacji na stronie internetowej Orphanet
dotyczacych organizacji pacjentéw w Wielkiej Brytanii.

|ERNDIM |

GUALTY ASSURANCE IN LABORATORY TESTING FOR IEM

ERNDIM to post-walidator informacji na stronie internetowej Orphanet Wielka Brytania na
temat laboratoriéw medycznych wykonujgcych diagnozy biochemiczne rzadkich chordb.

Tabela 13 Niefinansowe partnerstwa dla dziatan krajowych

7. Komunikacja

W 2015 roku zostaty zaktualizowane ulotki w formacie A5 przedstawiajgce Orphanet i ustugi

Orphanetu i rozdystrybuowane:

e Orphanet w 3 jezykach (angielski, francuski i niemiecki)

» Orphadata (angielski)

» Aplikacja Orphanet na iPhone i iPad (angielski)
* Kody ORPHA (angielski)
e Struktura bazy danych Orphanet i gtdwne produkty (angielski)

e Ontologia rzadkich choréb Orphanetu

Wydrukowano takze i rozdawano na kongresach ulotke w formacie A5 na temat osiggnieé
Orphanetu w 2014 roku.
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Przedstawiciele Orphanetu jako specjalisSci w obszarze rzadkich chordb byli zapraszani do
prowadzenia wyktadéw i uczestniczenia w ponad 50 konferencjach na catym swiecie. Wyktfady te
koncentrowaty sie na prezentacji bazy danych Orphanetu (29), polityki zdrowia publicznego (8),
badan na temat rzadkich choréb (2), lekow sierocych (1) oraz podejsciu medycznym i
genetycznym (7 prezentacji).

Stoiska Orphanetu byly wystawiane podczas 6 réinych kongreséw w 2015 roku, jak podano
ponizej:

- 26. Doroczne Spotkanie Niemieckiego Towarzystwa Genetyki Cztowieka we wspdtpracy z
Austriackim Towarzystwem Genetyki Cztowieka i Szwajcarskim Towarzystwem Genetyki
Medycznej, 15-17 kwietnia, Graz, Austria

- Sympozjum o Rzadkich Chorobach, 8-9 maja, Tunezja

- Europejska Konferencja o Genetyce Cztowieka, 5-9 czerwca, Glasgow, Szkocja

- Doroczne Spotkanie Kanadyjskiego Towarzystwa Pediatrycznego, 24-25 czerwca, Toronto

- CCMG 39th Annual Scientific Meeting & CCMG/CAGC Joint Symposia, 10-12 wrze$nia, Ottawa,
Kanada

- Amerykanskie Towarzystwo Genetyki Cztowieka, 7-9 pazdziernika, Baltimore, USA

8. Zespot Orphanetu w grudniu 2015 roku
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