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Wykaz skrétow

BNDMR: French Rare Diseases Data Repository (Francuskie Repozytorium Danych o Chorobach Rzadkich)
CEQAS : Cytogenetic European Quality Assessment Service (Europejski Serwis Oceny Jakosci Cytogenetycznej)
CHMP : the Committee for Medicinal Products for Human use (Komitet ds. Produktéw Leczniczych
Stosowanych u Ludzi)

CNIL : Commission nationale de l'informatique et des libertés (Francuska komisja ds. ochrony danych)

CNSA: French National Solidarity Fund for Autonomy (Francuski Narodowy Fundusz Solidarnosci dla Autonomii)
COMP: the Committee for Orphan Medicinal Products (Komitet ds. Sierocych Produktéw Leczniczych).

DG Santé: Directorate General Health and Consumers — European Commission (Dyrekcja Generalna Komisji
Europejskiej ds. Zdrowia i Bezpieczeristwa Zywnosci)

DIMDI: German Institute of Medical Documentation and Information (Niemiecki Instytut Informacji i
Dokumentacji Medycznej)

ECRIN: European Clinical Research Infrastructure Network (Europejska Sie¢ Infrastruktury Badan Klinicznych)
EJHG: European Journal of Human Genetics (Europejskie Czasopismo Genetyki Cztowieka)

EMA: European Medicines Agency (Europejska Agencja Lekdw)

EMBL - EBI: European Bioinformatics Institute (Europejski Instytut Bioinformatyki)

EMQN: European Molecular Genetics Quality Network (Europejska Siec¢ ds. Jakosci Genetyki Molekularnej)
EQA: External Quality Assessment (zewnetrzna ocena jakosci)

EUCERD: European Union Committee of Experts on Rare Diseases (Komitet Ekspertéw Unii Europejskiej ds.
Chordéb Rzadkich)

FDA: Food and Drug Administration (Urzad ds. Zywnosci i Lekdw Stanéw Zjednoczonych Ameryki Pétnocnej)
HGNC : Human Genome Organisation (HUGO) Gene Nomenclature Committee (Komitet ds. Nomenklatury
Genow Organizacji ds. Badan nad Genomem Cztowieka)

HPO: Human Phenotype Ontology (Ontologia Fenotypu Cztowieka)

ICD: International Classification of Diseases (Miedzynarodowa klasyfikacja chordb)

ICD-10GM: German ICD-10 (Niemiecka wersja ICD-10)

ICHPT: International Consortium of Human Phenotype Terminologies (Miedzynarodowe Konsorcjum
Terminologii Fenotypow Cztowieka)

IHTSDO: International Health Terminology Standards Development Organisation (Miedzynarodowa Organizacja
ds. Rozwoju Standardéw Terminologii Medycznej)

INSERM: French National Institute of Health and Medical Research (Francuski Narodowy Instytut Zdrowia i
Badan Medycznych)

IRDIRC: The International Rare Diseases Research Consortium (Miedzynarodowe Konsorcjum ds. Badan nad
Chorobami Rzadkimi)
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ISO: International Organization for Standardization (Miedzynarodowa Organizacja Normalizacyjna)

IUPHAR: The International Union of Basic and Clinical Pharmacology (Miedzynarodowa Unia Farmakologii
Podstawowej i Klinicznej)

MA: marketing authorisation (dopuszczenie do obrotu)

MedRA: Medical Dictionary for Regulatory Activities (Stownik Medyczny dla dziatan regulacyjnych)

MeSH: Medical Subject Headings (Medyczne hasta przedmiotowe)

NFU: Netherlands Federation of University Medical Centres (Holenderska Federacja Uniwersyteckich Osrodkéw
Medycznych)

OD: orphan drugs (leki sieroce)

OJRD: Orphanet Journal of Rare Diseases (czasopismo dot. chordb rzadkich wydawane przez Orphanet)

OMIM: Online Mendelian Inheritance in Man (Internetowa baza danych choréb dziedzicznych u cztowieka)
ORDO: Orphanet Rare Disease Ontology (Ontologia chordb rzadkich Orphanetu)

ORS: Orphanet Report Series (Seria raportéw Orphanetu)

RD: Rare diseases (choroby rzadkie)

RD-TAG: The Rare Diseases Topic Advisory Group (Grupa Doradcza nt. Chordb Rzadkich)

RNA: Ribonucleic acid (Kwas rybonukleinowy)

SNOMED-CT: Systematized Nomenclature of Medicine-Clinical Terms (Usystematyzowana nomenklatura
terminéw medycznych i klinicznych)

SOPs: Standard Operating Procedures (Standardowe procedury postepowania)

UMLS: Unified Medical Language System (Ujednolicony system jezyka medycznego)

UniProtKB : Universal Protein Resource Knowledgebase (Uniwersalna Baza Danych o Biatkach)

URL: uniform resource locator (ujednolicony format adresowania zasobdéw)

WHO: World Health Organisation (Swiatowa Organizacja Zdrowia)

WP: Workpackage (pakiet roboczy)
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1. Omowienie

Orphanet jest unikatowym zrédtem zasobdw, ktéry zbiera i zdobywa wiedze na temat choréb
rzadkich w celu doskonalenia rozpoznawania i leczenia tych chordéb oraz opieki nad chorymi
dotknietymi nimi. Celem Orphanetu jest dostarczanie wysokiej jakosci wiedzy o chorobach rzadkich
oraz zapewnianie réwnego dostepu do tej wiedzy dla wszystkich zainteresowanych. Orphanet takze
utrzymuje system nomenklatury chordb rzadkich (Orphanet Rare Disease Nomenclature, ORPHA
number), ktéry jest niezbedny do zwiekszenia rozpoznawalnosci chordb rzadkich w systemach
informatycznych dotyczacych zdrowia i nauki.

Orphanet zostat powotany we Francji przez INSERM (Francuski Narodowy Instytut Zdrowia i Badan
Medycznych) na wniosek francuskiego ministerstwa zdrowia w 1997 r. Od 2000 roku inicjatywa ta
stata sie przedsiewzieciem Unii Europejskiej, wspierana grantami od Komisji Europejskiej: Orphanet
stopniowo stat sie konsorcjum 40 panstw z Europy i reszty Swiata.

W ciggu ostatnich 20 lat, Orphanet stat sie referencyjnym zrédtem informacji o chorobach rzadkich.
W tej roli, Orphanet zobowigzat sie do podejmowania nowych wyzwan wynikajgcych z szybko
zmieniajgcego sie krajobrazu politycznego, naukowego i informatycznego. W szczegdlnosci,
kluczowe znaczenie ma wyodrebnienie informacji o wysokiej jakosci sposrod ogromnej masy réznych
informacji obecnych w Internecie i udostepnienie ich wszystkim uzytkownikom, dostarczenie
sposobdéw identyfikowania pacjentéw z chorobami rzadkimi, wskazanie pacjentom i lekarzom
odpowiednich ustug umozliwiajgcych sprawng Sciezke opieki nad pacjentem oraz przyczynianie sie do
rozszerzania wiedzy przez tworzenie masowych, mozliwych do wielokrotnego przetwarzania danych
naukowych.

Orphanet dziata w celu osiggniecia trzech gtéwnych celéw:

Zwiekszenie widocznosci choréb rzadkich na polach opieki zdrowotnej i nauki przez
prowadzenie Nomenklatury choréb rzadkich Orphanetu (numery ORPHA): stanowi to wspoélny
jezyk umozliwiajacy porozumiewanie sie w dziedzinie choréb rzadkich

W spotecznosci globalnej musimy umied sie porozumiewac, cho¢ mozemy postugiwac sie réoznymi
jezykami.  Stabilna nomenklatura opatrzona odsytaczami do innych terminologii
miedzynarodowych jest wiec konieczna. W celu zwiekszenia widocznosci chordéb rzadkich w
systemach informatycznych, Orphanet opracowat i utrzymuje unikatowa, wielojezyczng
nomenklature chordb rzadkich, stanowigcy trzon, wokdt ktérego powstata pozostata czesc
danych w naszej bazie danych. Kazdej chorobie przypisany jest unikatowy numer ORPHA:
integrowanie tego numeru w systemach naukowych i zwigzanych ze zdrowiem jest istotne, by
zapewni¢ wyrdznienie choréb rzadkich oraz by rdine systemy mogly wspétpracowad.
Nomenklatura ta jest przystosowana do innych systemdw terminologicznych: OMIM, ICD-10,
SNOMED-CT, MedDRA, UMLS, MeSH, GARD. Taki system odsytaczy jest kluczcowym krokiem w
kierunku wspdétdziatania baz danych.
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Dostarczenie wysokiej jakosci informacji o chorobach rzadkich oraz fachowq wiedze dostepnag
dla wszystkich zainteresowanych: nadawanie kierunku dziatan uzytkownikom i uczestnikom w
odnajdywaniu tych informacji w gaszczu informacji dostepnych w Internecie

Zaréwno chorzy, jak i specjalisci od chordb rzadkich rozproszeni sg po catym swiecie. Orphanet
umozliwia odnalezienie ekspertéw i pacjentéw przez udostepnienie katalogu ustug
specjalistycznych w 40 krajach wedtug choroby, np. w postaci centrow wiedzy, laboratoridow i
badan diagnostycznych, organizacji pacjentéw, projektéw badawczych i badan klinicznych. Dane
te sprzyjajg tworzeniu sieci wspotpracy, przeciwdziatajg izolacji i pomagajg w kierowaniu
pacjentéw do wtasciwych osrodkéw. Orphanet korzysta z wiedzy fachowej ekspertéw z catego
Swiata w celu dostarczania danych naukowych dotyczacych chordéb rzadkich (np. o zwigzkach
gendw z chorobg, epidemiologii, cechach fenotypowych, czynnosciowych skutkach choroby, itp.)
Ponadto, Orphanet tworzy Encyklopedie chordb rzadkich, stopniowo ttumaczong na siedem
jezykéw bazy danych (angielski, francuski, hiszpanski, wtoski, niemiecki, holenderski, portugalski),
ktérej teksty sg obecnie dostepne online i bez ograniczen po polsku, grecku, stowacku, finsku i
rosyjsku. Orphanet integruje wysokiej jakos$ci informacje powstajacej na catym swiecie i
zapewnia do niej dostep. Dotyczy to m.in. wytycznych dla praktyki klinicznej i informacji
kierowanej do szerokiej publicznosci.

Przyczynianie sie do powstawania wiedzy o chorobach rzadkich: sktadanie czesci uktadanki w
celu lepszego zrozumienia choréb rzadkich

W celu rozwijania i nadzorowania danych naukowych znajdujacych sie w bazie danych
Orphanetu, Orphanet wspétpracuje z ekspertami z catego $wiata, w tym z klinicystami i
naukowcami, przedstawicielami pacjentéw i profesjonalistami z sektora medyczno-socjalnego.
Bogactwo danych Orphanetu i sposdb, w jaki sg zorganizowane pozwala na generowanie nowej
wiedzy przez sktadanie danych, ktdére niekiedy przypominajg duzg cze$é¢ nierozwigzywalnej
uktadanki. Integracja tych danych dodaje wartos¢ i czyni ja mozliwg do zinterpretowania.
Orphanet zapewnia standardy dla identyfikacji chordb rzadkich, w szczegdlnosci stosujgc
nomenklature Orphanet, co jest kluczowe dla interoperacyjnosci. Orphanet udostepnia
zintegrowane i nadajgce sie do wielokrotnego wykorzystania dane niezbedne do badan za
posrednictwem platformy www.orphadata.org oraz w postaci usystematyzowanego stownictwa
dla choréb rzadkich, Orphanet Ontology of Rare Diseases (ORDO - Ontologia chordb rzadkich
Orphanetu). Zasoby te przyczyniajg sie do zwiekszenia interoperacyjnosci danych o chorobach
rzadkich na catym $wiecie i na polach opieki zdrowotnej i nauki. Zostajg wigczane do projektow i
infrastruktur bioinformatycznych na swiecie w celu ulepszenia rozpoznania i leczenia. Orphanet
przyjat za cel wspétprace z partnerami na sSwiecie w celu przyczyniania sie do uzyskania nowej
wiedzy o chorobach rzadkich.

Istotna rola petniona przez Orphanet w dziedzinach nauki i opieki zostata doceniona i Orphanet zostat
zaliczony do zasobdow uznanych przez Miedzynarodowe Konsorcjum ds. Badan nad Chorobami
Rzadkimi (IRDIRC Recognised Resource) i wigczony do francuskiego wezta ELIXIRu, europejskiego
konsorcjum naukowego (European Life Sciences Infrastructure for Biological Information) tgczgcego
czotowe europejskie instytucje zajmujgce sie naukami o przyrodzie ozywionej. Orphanet oraz
nomenklatura ORPHA s3g takie cytowane jako kluczowe zasoby w kazdym europejskim akcie
prawnym dotyczgcym chordb rzadkich i jako kluczowe dziatania w wielu narodowych planach i
strategiach zwigzanych z chorobami rzadkimi.
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Orphanet jest obecnie wszechstronnym zrédtem informacji i danych o chorobach rzadkich, zwtaszcza
dokumentdéw zaopatrzonych w odnosniki. Jest tez jedynym projektem, ktéry ustala zwigzek miedzy
chorobami, istniejgcymi danymi tekstowymi o chorobach rzadkich i wtasciwymi swiadczeniami i
kieruje te informacje do chorych, badaczy, lekarzy i innych pracownikéw medycznych i decydentow.
Ponadto, tre$¢ bazy danych Orphanetu jest wiarygodna i zweryfikowana przez ekspertéw, stale
uaktualniana i poddawana kontroli jakosci. Te unikatowe cechy czynig z Orphanetu niezbedne
narzedzie dla réznych grup zainteresowanych, zwtaszcza badaczy i klinicystdw, pozwalajgce im sledzié
na biezgco nieustannie poszerzajacg sie wiedze o chorobach rzadkich.

Dane z bazy danych dostepne sg za posrednictwem réinych medidow: przez strone internetowa
Orphanet (www.orpha.net), aplikacje mobilng Orphanet, platforme Orphanetu do pobierania danych

,Orphadata” (www.orphadata.org), Ontologie chordb rzadkich Orphanet (Orphanet Rare Disease

Ontology, ORDO) oraz serie raportow Orphanetu, Orphanet report series.

Przez strone internetowa Orphanetu mozna uzyska¢ dostep do:
Obszernego spisu chordb rzadkich uporzadkowanych wedtug polihierarchicznego systemu
klasyfikacji. Do kazdej choroby przypisane sg odnosniki do ICD-10, Online Mendelian
Inheritance in Man (OMIM), Medical Subject Headings (MeSH), Unified Medical Language
System (UMLS), Genetic and Rare Disease Information Center terms (GARD), Medical
Dictionary for Regulatory Activities (MedDRA) i skojarzonych genéw w ramach jej
»dowodu tozsamosci” w ktdrej sg tez zapisane dane o kategorii wzglednej czestosci
wystepowania, kategorii wieku poczatku wystepowania i sposobie dziedziczenia. Do
opiséw choréb dodane s tez informacje o cechach fenotypowych i czestosci
wystepowania stosujgc HPO (Ontologie Fenotypu Cztowieka), dane epidemiologiczne a
takze o ich skutkach czynnosciowych.
Encyklopedii obejmujacej ponad 6 900 choréb rzadkich lub grup chordb ze streszczeniami
pisanymi przez autoréw zajmujgcymi sie nauka i sprawdzanymi przez $wiatowej stawy
ekspertow. Streszczenia pisane sg po angielsku i nastepnie ttumaczone na jezyk francuski,
niemiecki, wtoski, portugalski, hiszpanski, holenderski, polski, stowacki, grecki i fifski. W
przypadku wybranych chordéb, wytyczne dla przypadkéw nagtych i artykuty adresowane
do szerokiej publicznosci pisane sg po francusku i nastepnie ttumaczone.
Zbioru wartosciowych artykutdéw opublikowanych w innych czasopismach Ilub
stowarzyszeniach naukowych. Za zgoda autoréw i redakcji, Orphanet udostepnia ponad
1800 artykutéw obejmujacych narodowe i miedzynarodowe wytyczne kliniczne
opracowane przez stowarzyszenia naukowe, ktére nie sg publikowane w recenzowanych
czasopismach ale dostepne w postaci raportow.
Wersji beta narzedzia pomocniczego w diagnozowaniu (Orphamizer), pozwalajgcego
uzytkownikom przeprowadzi¢ kwerende stosujgc terminy HPO (Human Phenotype
Ontology - Ontologia Fenotypu Cztowieka).
Spisu lekéw sierocych i lekéw przeznaczonych do stosowania w chorobach rzadkich
bedacych na wszystkich etapach opracowania, od oznaczenia jako lek sierocy do
dopuszczenia do obrotu
Katalogu ustug specjalistycznych, sprawdzonego przez ekspertéw krajowych z 35 panstw
cztonkowskich i dostarczajgcego informacje o: osrodkach specjalistycznych i osrodkach
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wiedzy, laboratoriach medycznych, projektach naukowych, badaniach klinicznych,
rejestrach pacjentéw, bazach danych mutacji, sieciach, platformach technologicznych i
organizacjach pacjentéw.

Badan tematycznych i raportdw na szersze tematy: “Orphanet Report Series” (ORS),

wydawanych w formacie PDF.

OrphaNews. Biuletynu spotfecznosci chordéb rzadkich, wydawanego po angielsku i
obejmujacego zardwno wiadomosci naukowe jak i polityczne. Biuletyn ten ukazuje sie tez
w jezyku francuskim i wtoskim http://france.orphanews.org/archives.htmlFrench and

Italian.

Dane Orphanetu dostepne sg przez dwie aplikacji mobilne:

Orphanet: aplikacja pozwalajaca uzytkownikom uzyska¢ dostep do wykazu choréb
rzadkich, informacji tekstowych o chorobie i o powigzanych swiadczeniach oraz do
Wytycznych w stanach nagtych. Aplikacja dziata w systemach iOS i Android. Jest ona
dostepna we wszystkich jezykach strony internetowej Orphanetu.

Orpha Guides: aplikacja w jezyku francuskim dajgca dostep do informacji o francuskich
narodowych mechanizmach wsparcia dla pacjentéw i ich rodzin oraz do informacji o
czynnosciowych skutkach ponad 100 chordb rzadkich. Aplikacja dziata w systemach iOS i
Android.

Platforma ,Orphadata platform” (www.orphadata.org) dostarcza zbiory wysokiej jakosci

danych zwigzanych z chorobami rzadkimi i lekami sierocymi w formacie pozwalajgcym na
wielokrotne wykorzystanie i obliczenia.

O Zbiory danych o nieograniczonym dostepie: Orphanet Rare Disease Ontology
(Ontologia choréb rzadkich Orphanetu), nomenklatura Orphanetu z odnosnikami do
innych terminologii, klasyfikacji, choréb z powigzanymi genami, fenotypow
zwigzanych z chorobami rzadkimi, uszeregowan choréb rzadkich;

O Zbiory danych dostepnych za posrednictwem umowy o przekazywaniu danych (Data
Transfer Agreement, DTA) lub licencji: bazy tekstéw, katalogi organizacji pacjentow,
centréw eksperckich, laboratoriéw klinicznych i badan diagnostycznych, lekéw
sierocych, dziatalnosci badawczej i danych epidemiologicznych.

Ontologia chordb rzadkich Orphanetu (Orphanet Rare Disease Ontology, ORDO),
usystematyzowany stownik dla choréb rzadkich opracowany na podstawie bazy danych
Orphanet, wychwytujacy zwigzki miedzy chorobami, genami i innymi istotnymi elementami.
ORDO obejmuje zintegrowane dane nadajace sie do wielokrotnego wykorzystania w analizie
obliczeniowej.

Seria raportow Orphanet (The Orphanet Report Series, (ORS) przedstawia badania

tematyczne i raporty na szersze tematy na podstawie danych z bazy danych Orphanet,
wydanych w formacie PDF.
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W 2016 roku zawigzano partnerstwo miedzy Orphanetem i Osrodkiem Informacji o Chorobach
Genetycznych i Rzadkich (Genetic _and Rare Disease Information Center, GARD), ktérego

gospodarzem s3g Narodowe Instytuty Zdrowia — Narodowy Osrodek Wspierania Nauk
Translacyjnych (the National Institutes of Health — National Center for Advancing Translation
Sciences(NIH-NCATS). Celem tego partnerstwa jest pofaczenie wysitkéw, by uzytkownikom obu
serwisow dostarczy¢ najbardziej aktualnej i kompletnej informacji o chorobach rzadkich. W
jednym z pierwszych krokéw, nomenklatury opracowane przez Orphanet i GARD s3
dopasowywane do siebie by pozwoli¢ na utworzenie wzajemnych odnosnikdw miedzy tymi
dwoma zasobami. W kolejnym kroku, streszczenia z Orphanetu (wraz z linkiem do odpowiedniej
strony Orphanetu dotyczacej choroby i logo Orphanetu) bedg witgczone do zasobéw GARD w
przypadku chordb, dla ktérych GARD nie ma tekstu. To transatlantyckie partnerstwo zwiekszy
rozpoznawalnosé Orphanetu w Stanach Zjednoczonych i jest tylko jednym z biezgcych wysitkéw w
kierunku zintegrowania nomenklatury Orphanetu, w szczegdlnosci, z rdinymi zasobami
zwigzanymi z chorobami rzadkimi utrzymywanymi przez NIH (np. UMLS, ClinVar, MedGen, GTR).
Poczgwszy od stycznia 2016 roku, Orphanet koordynuje trzyletni projekt ERare3 ERANET HIPBI-RD
(Harmonising phenomics information for a better interoperability in the RD field -
Harmonizowanie fenomiki w celu osiaggniecia lepszej interoperacyjnosci w dziedzinie choréb
rzadkich). Harmonizacja danych fenotypowych, w tym o zaburzeniach i cech fenotypowych
znajdujacych sie w réznych Zrédtach (historiach choroby, bazach danych, rejestrach) w sposéb
niestandaryzowany, jest podstawg dla generowania rzetelnych danych potrzebnych do
prowadzenia badan. Projekt ten opiera sie na trzech zasobach szeroko przyjetych przez
spotecznos$¢ zwigzang z chorobami rzadkimi: Orphanet z jego ontologiag ORDO, HPO i PhenoTips.
Jego celem jest wytworzenie zintegrowanego ekosystemu informatycznego swoistego dla choréb
rzadkich, ktéry zharmonizuje sposéb, w jaki przechowuje sie dane fenomiczne w bazach danych i
historiach choroby na catym s$wiecie, w ten sposéb przyczyniajgc sie do interoperacyjnosci.
Ekosystem ten bedzie sktadat sie z zestawu narzedzi i ontologii optymizowanych tak, by
wspotdziataty ze sobg i bedzie dostepny dla klinicystéw i naukowcdéw za posrednictwem
powszechnie stosowanych repozytoriow oprogramowania. Ponadto, ekosystem ulepszy i
usprawni interpretacje wariantéw zidentyfikowanych przez sekwencjonowanie eksonéw i catych
genomow przez zharmonizowanie sposobu, w jaki informacje fenotypowe sg zbierane.

W listopadzie 2016, organizacja pozarzgdowa, Komitet ds. Choréb Rzadkich ( NGO Committee for

Rare Diseases) zostata powotana przy Organizacji Narodow Zjednoczonych (ONZ) w Nowym Jorku
pod auspicjami Konferencji Organizacji Pozarzgdowych Bedgcych w Zwigzkach Konsultacyjnych z
ONZ (CoNGO). Orphanet zostat przedstawiony jako globalny zaséb dla choréb rzadkich podczas
spotkania, w trakcie ktérego Konsorcjum Orphanet potwierdzito swe poparcie dla celéw
Komitetu. W imieniu Konsorcjum Orphanet, Ana Rath podpisata Akt Zatozycielski pt. , Choroby
Rzadkie a Cele ONZ Dotyczgce Zréwnowazonego Rozwoju”. Orphanet wkrétce uzyska formalne
cztonkostwo w Komitecie.

Orphanet jest juz cztonkiem European Joint Action on Rare  Cancers
(www.jointactionrarecancers.eu), Europejskiego Wspdtdziatania w Dziedzinie Rzadkich

Nowotwordw), ktérego celem jest integracja i maksymalizacja wysitkbw Komisji Europejskiej,
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Panstw Cztonkowskich UE i wszystkich zainteresowanych dazacych do poprawienia jakosci opieki
w rzadkich nowotworach i badan nad nimi. Orphanet bierze udziat w kilku pakietach roboczych,
dotyczacych zwtaszcza zbierania danych epidemiologicznych o rzadkich nowotworach, informaciji
o centrach eksperckich dla choréb rzadkich, wytycznych dot. postepowania klinicznego,
nomenklatury i klasyfikacji. Zapewniona tez jest koordynacja przez Orphanet wzajemnej
komunikacji w ramach Europejskiego Wspoétdziatania w Dziedzinie Choréb Rzadkich (RD-Action)
W 2016 roku rozpoczeto przejscie do bardziej rozpowszechnionego modelu tworzenia
encyklopedii, w ramach ktérego zespoty z Orphanet-Stowacja oraz Irlandia przejety
odpowiedzialnos¢ za tworzenie czesci tekstow po angielsku.

Wioskie ministerstwo zdrowia wpisatlo Orphanet jako zrédio do nowej wersji (lipiec 2016)
Dekretu Ministerstwa Zdrowia z dnia 9 grudnia 2015 r. o zasadnosci zlecania lekéw i badan (wtoski
tytut dekretu: “Condizioni di erogabilita e indicazioni di appropriatezza prescriptionva delle

prestazioni di assistenza ambulatoriale erogabili nell'ambito del Servizio sanitario nazionale”).

Dekret ustanawia okreslone warunki dla laboratoriéw wykonujgcych badania genetyczne we
Wioszech (,,Condizioni di erogabilita”, jak podano w ,Allegato 1” Dekretu). W szczegdlnosci, w
przypadku badan genetycznych, dokument ten zawiera nastepujgce zdanie odnoszgce sie do bazy
danych Orphanetu ,, W celu zidentyfikowania pojedynczych gendéw, nalezy sprawdzi¢ geny opisane
w bazie danych Orphanetu majgce wartos¢ diagnostyczna.” To odniesienie do Orphanetu w
ustawodawstwie witoskim stanowi kamief milowy w procesie ksztattowania sie Orphanetu jako
prawomocnego zrddta informacji o chorobach rzadkich we Wtoszech.

Oproécz standardowych procedur postepowania, dostepnych w Internecie od 2013 roku i
regularnie uaktualnianych, procedury stosowane w celu dostosowania do ICD-10 oraz te
stosowanie do linearyzacji zaburzen s3g dostepne na stronie od 2014 roku. Nastepujgce
procedury opublikowano na stronie w 2016 roku/na poczatku 2017 roku:

Orphanet inventory of rare diseases - Spis chordb rzadkich Orphanet

Naming rules for the rare disease nomenclature in English — Reguty nazewnictwa w

angielskojezycznej nomenklaturze chordéb rzadkich

Creation and Update of Disease Summary Texts for the Orphanet Encyclopaedia for

Professionals - Stworzenie i uaktualnienie tekstow streszczen opisujacych choroby

w Encyklopedii Orphanetu dla oséb zawodowo zajmujacych sie chorobami rzadkimi
Orphanet inventory of genes related to rare diseases — Spis gendw zwigzanych z
chorobami rzadkimi Orphanetu

International Advisory Board rules of procedure — Procedury postepowania
Miedzynarodowej Rady
Orphanet Advisory Board on Genetics Rules of procedures — Procedury

postepowania Rady ds. Genetyki Orphanetu
Glossary and representation of terms related to diagnostic tests — Stowniczek
termindw i przedstawienie termindw zwigzanych z badaniami diagnostycznymi
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W 2016 roku Orphanet rozpoczat wydawanie raportéw z serii Orphanet Report Series, w

ktorych wymienia sie ekspertéw, ktorzy przyczynili sie do uaktualnienie danych naukowych
Orphanetu.

Rozwiniecie platformy pt. Orphanet Knowledge Management Platform  (Platforma
Zarzadzania Wiedzg Orphanetu (https://curation.orphanet.org/), dokonali w 2016 roku
partnerzy RD-Action Consortium w Australii. Platforma ta pozwala ekspertom w dziedzinie

chordb rzadkich nadzorowac dane naukowe w bazie danych Orphanetu w sposéb wykrywalny i
transparentny.

Dane naukowe: Encyklopedia chorob rzadkich, Wykaz i klasyfikacja choréb rzadkich, Spis
gendw i Spis lekéw sierocych zostaty poszerzone i uaktualnione.

Katalog ustug specjalistycznych: centra eksperckie, laboratoria medyczne, badania kliniczne,
projekty badawcze, sieci, rejestry, infrastruktury, bazy danych o mutacjach, biobanki i
organizacje pacjentow zostaty poszerzone i uaktualnione.

Uaktualniono Serie raportéw Orphanetu: Wykaz chordb rzadkich, Czesto$¢ wystepowania
chordb rzadkich, Wykazy lekéw sierocych, Rejestry, Wykaz infrastruktur naukowych w Europie
przydatnych w chorobach rzadkich, Raporty z dziatalnosci Orphanetu, Wykazy ekspertow
wspottworzacych baze danych, Ankiety uzytkownikéw oraz raport pt. Vivre avec une maladie
rare en France (Zyjqc z rzadkg chorobg we Francji).

Nowa pozycje z Serii raportow Orphanetu, Wykaz choréb rzadkich, wydano po raz pierwszy
po polsku.

Raport dziatalnosci Orphanetu w 2015 roku przettumaczono na jezyk francuski, wtoski,
hiszpanski i polski.

Uaktualniono Przewodnik po Orphadata.

Uaktualniono coroczng ankiete uzytkownikéw Orphanetu tak, by dostarczyé informacji
respondentom.

Orphanet zmienit swojg polityke dotyczacg witaczania choréb niezaliczanych do chordb
rzadkich (wedtug definicji UE, o czestosci wystepowaniu nie wiekszej niz 1 na 2000
mieszkancow UE). Choroby niespetniajgce tego kryterium usunieto ze strony internetowe;j i baz
danych. Niewielkg liczbe chordéb ,granicznych” zachowano w nomenklaturze jako choroby
potencjalnie rzadkie poniewaz potrzebnych jest wiecej dowoddéw przed podjeciem decyzji o
usunieciu tych choréb. Ponadto, zachowano w bazie danych (ale nie w nomenklaturze ani w
zasobach wyszukiwalnych) niektdre choroby niezaliczane do choréb rzadkich, w celu spetnienia
zobowigzan Orphanetu do przedstawiania obrazu badan genetycznych w krajach
cztonkowskich konsorcjum i wszystkich oficjalnie wyznaczonych centrow eksperckich dla
chordb rzadkich i wszystkich lekow sierocych (poniewaz niektdre z nich mogg miec zwigzek z
chorobami uwazanymi za rzadkie w innych krajach, np. w USA).
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Data ostatniego uaktualnienia wszystkich dziatan w ramach Orphanetu jest teraz podana
na stronie internetowej aby uzytkownicy wiedzieli, kiedy podane informacje zostaty
zweryfikowane przez eksperta lub oficjalne zrédto.
W streszczeniach dotyczacych poszczegdlnych choréb stosuje sie obecnie podtytuty w celu
tatwiejszego poruszania sie po tekscie.
Nowe przedstawienie testow diagnostycznych udostepniono w 2016 roku, poszerzajgc ten
zbiér danych tak, by uzytkownik otrzymat wiecej informacji i by mégt filtrowa¢ dane wedtug
specjalizacji/celu, techniki, danych dot. zarzadzania jakoscig (akredytacji przez udziat w
programach zewnetrznej oceny jakosci, EQA), laboratorium i jakosci badania (akredytowany/
bioracy udziat w EQA) i kraju, w ktérym znajduje sie laboratorium.
Link do spisu EURORDIS specjalistycznych swiadczen spotecznych oraz linki do zasobdw i
procedur Orphanetu dodano do menu zasobéw na kazdej stronie wynikéw w celu utatwienia
uzytkownikom dotarcie do tych informacji.
Orphanet obecnie klasyfikuje choroby rzadkie z tezaurusem skutkéw czynnosciowych
opracowanego i dostosowanego na podstawie Miedzynarodowej klasyfikacji funkcjonowania,
niesprawnosci i zdrowia dzieci i mtodziezy (International Classification of Functioning, Disability
and Health for Children and Youth, ICF-CY, WHO 2007). Dane te s dostepne przez zaktadke
‘Disability’ na stronie internetowej Orphanetu.
Dodano ikony serwisow Twitter oraz Facebook do strony internetowej w celu utatwienia
dzielenia sie stronami Orphanetu za posrednictwem sieci spotecznych.

Wiaczanie kodéw ORPHA do narodowych systemodw informacji zdrowotnych jest w toku.
Oprocz postepu odnotowanego w tym procesie w Niemczech i Francji, pilotowe dziatania
podjeto na Wegrzech, totwie i w Norwegii. Kody ORPHA sg obecnie stosowanie w centrach
eksperckich w Holandii i Stowenii. Kody ORPHA s3 takze wprowadzane w rejestry pacjentéw w
Portugalii, Wielkiej Brytanii i Hiszpanii. W Szwajcarii, HOopitaux Universitaires de Genéve i
CHUV wprowadzajg kody ORPHA do cyfrowej dokumentacji pacjentéw juz od 2015 roku.
Mozliwos¢ stosowania kodéw ORPHA komplementarnie z juz istniejgcymi systemami
kodowania jest badana w wiekszosci panstw cztonkowskich UE, zgodnie z zaleceniem Grupy
Eksperckiej ds. Choréb Rzadkich Komisji Europejskiej. Cwiczenie mapowania ze stosowaniem

kodéw ORPHA w Europie trwa obecnie w ramach RD-Action i wyniki bedg dostepne w 2017
roku.

Uzytkownicy s3 zadowoleni z uzytecznosci ustug oferowanych przez Orphanet: w badaniu
satysfakcji z 2016 roku, srednio 79% respondentéw stwierdzito, ze ustugi, o ktorych wiedzg i
ktdre uzywaja sg dla nich uzyteczne lub bardzo uzyteczne.

12 milionéw dokumentéw w formacie PDF zostato pobranych w 2016 roku.

1,1 miliona odwiedzin miesiecznie z 232 krajow.
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Portal w 7 jezykach dostepny dla wszystkich
47 milionédw ogladanych stron w 2016 roku
12 milionéw dokumentéw w formacie PDF l I H

pobranych w 2016 roku Tl—v

Zasob uznawany przez IRDIiRC

Choroby

6 084 chordéb rzadkich z untikatowymi indentyfikatorami:

liczbami ORPHA

3715 gendw dla 3 566 chordb rzadkich

2630 choréb opatrzonych odnosnikami do termimoéw HPO

5299 choréb opatrzonych anotacjami o czestosci
prewalencji/wystepowania

Streszczenia o chorobach Katalog zasobow
rzadkich w 11 jezykach specjalistycznych w 40
4089 po angielsku krajach na swiecie
3314 po wilosku 21791 specjalistow
3299 po francusku 7230 osrodkéw eksperckich
3159 po niemiecku 2537 organizacji pacjentow
3074 po hiszpansku 1676 laboratoridéw
1182 po portugalsku medycznych
663 po holendersku 42 982 badan diagnostycznych
167 po finsku 1856 Ilaboratoriéw
647 po polsku badawczych
424 po grecku 2475 projektow badawczych
103 po stowacku 2455 badan klinicznych
744 rejestrow pacjentéw
621 baz danych o
mutacjach

142 biobankow

Ryc. 1 Orphanet w liczbach
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2. Konsorcjum Orphanet

Orphanet stat sie filarem spotecznosci choréb rzadkich, przy czym, ° ol °

ACTICN

znaczna cze$¢ wytwarzanych danych jest niezbedna nie tylko dla badan
naukowych i polityki dotyczgcej choréb rzadkich w Europie, ale dla ®
zwiekszenia $wiadomosci o chorobach rzadkich i rozpowszechniania ]
wiedzy o nich. Orphanet wymieniono w gtéwnych dokumentach Unii Europejskiej na temat chordb
rzadkich (np. Komunikat Komisji pt. ,,Choroby rzadkie: wyzwania stojgce przed Europy” z dnia 11
listopada 2008 r. i Zaleceniach Rady ds. Dziatarn w Dziedzinie Choréb Rzadkich z dnia 8 czerwca 2009
r.) jako zrédto aktualnych informacji o chorobach rzadkich w UE oraz jako strategiczny element
kazdego planu narodowego lub strategii dotyczacych chordéb rzadkich. Zachecano wszystkie kraje
cztonkowskie UE do opracowania takiego planu lub strategii do korica 2013 roku. Orphanet zostat
takze wymieniony jako kluczowe narzedzie do uzyskania informacji o chorobach rzadkich w
dyrektywie o stosowaniu praw pacjenta w swiadczeniach medycznych udzielanych poza granicami
kraju pacjenta (2011).

Ze wzgledu na te ocene, ewolucja bazy danych o chorobach rzadkich Orphanetu w kierunku modelu
bardziej europejskiego i zrBwnowazonego zostata uznana za jeden z gtdwnych celéw RD-ACTION
(www.rd-action.eu), nowego wpdlnego dziatania wspoétfinansowanego przez 3. Program Zdrowotny
UE (3™ EU Health Programme) uruchomionego 17 wrzeénia 2015 r. w Luksemburgu. Instrument ten
taczy finansowanie otrzymane od Komisji Europejskiej i kazdego panstwa cztonkowskiego oraz ze
Szwajcarii, Kanady i Australii jako wspdtpracujgcych interesariuszy.

Nastepujac po dwdch poprzednich wspdlnych dziataniach (Orphanet Joint Action i EUCERD Joint
Action), RD-ACTION s$wiadczy o ponownym poparciu Komisji Europejskiej dla dziedziny choréb
rzadkich za posrednictwem jej Dyrekcji Generalnej ds. Zdrowia (DG SANTE). Prace te trwac bedg trzy
lata (do czerwca 2018 roku) i postepujg zgodnie z logikg spdjnosci i ciggtosci w stosunku do
poprzednich akcji, ale majg na celu szersze dziatania jesli chodzi o konkretne wdrozenia i konsolidacje
dziatan politycznych. Akcja ta jest koordynowana przez Orphanet (INSERM, US14) i skupia 63
uczestnikéw z Europy i spoza niej.

RD-ACTION ma trzy gtdwne cele:
e Przyczynienie sie do wdrozenia przez kraje cztonkowskie zalecen Panelu KE dotyczacych
polityki wobec tych choréb,
e Wspieranie rozwoju Orphanetu i uczynienie go trwatym,
e Pomoc panstwom cztonkowskim we wprowadzeniu kodéw ORPHA do ich systemdw opieki
zdrowotnej, aby choroby rzadkie staty sie bardziej wyrdznione.

RD-ACTION zaplanowano w duchu integracji i spdjnosci tak, by dane wytwarzane przez Orphanet
mogty by¢ wykorzystane w koniecznych analizach zalecen co do polityki i dziatai politycznych, ktére
nastepnie bedg kierowaé¢ wytwarzaniem, operowaniem i rozpowszechnianiem tych danych.
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Uczestnicy zapewnig skuteczng komunikacje miedzy kazdym z panstw cztonkowskich a Panelem KE w
celu konkretnego wsparcia wdrozenia ich zalecen. Wiekszos¢ krajowych koordynatoréw Orphanet
bierze udziat w pakietach roboczych RD-ACTION, a wiec bierze udziat w kodyfikacji choréb rzadkich i
implementacji zatozen polityki wobec nich.

Aby zapewnié optymane zarzgdzanie i sprawne kierowanie tokiem prac, zarzgdzanie Orphanetu
oranizowane jest przez trzy odrebne rady:

e Rada Zarzadzajaca, sktadajaca sie z koordynatoréw krajowych, odpowiada za wskazywanie
zrodet finansowania. Rada zatwierdza globalng strategie projektu i w ten sposdb kieruje
projektem w dazeniu do jego celu dostarczania optymalnych ustug dla uzytkownikéw
koncowych, rozwaza wtgczanie nowych zespotdw i zapewnia ciggtosé projektu.

Rady zewnetrzne:

e Miedzynarodowa Rada Doradcéw, sktadajgca sie z ekspertdw miedzynarodowych kieruje
doradzaniem Rady Zarzgdzajgcej w sprawach ogdlnej strategii projektu.
e Rada ds. Genetyki, w sktad ktérej wchodzg genetycy odpowiada za doradzanie w

sprawach zwigzanych z bazg danych o genach i bazg danych o badaniach genetycznych i
laboratoriach.

Rady te omawiajg rozwdj projektu co do jego zakresu i gtebi; zapewniajg jego spdjnosé i rozwéj w
kontekscie nowosci technologicznych i potrzeb uzytkownikédw koncowych oraz jego zréwnowazonego
rozwoju.

W ramach RD-Action Joint Action 2015-2018, wiekszos¢ dziatann Orphanetu jest wspéffinansowana
przez Komisje Europejska. Z tego powodu, termin Rada Zarzgdzajgca Orphanetu odnosi sie takze do
Zgromadzenia Ogdlnego projektu RD-Action (zob. www.rd-action.eu gdzie podano dodatkowe

informacje).

Od czasu jego powstania, jakos¢ danych udostepnianych przez Orphanet zbudowata jego reputacje,
w wyniku czego Orphanet rozwinat sie jako konsorcjum europejskie, stopniowo rozrastajgc sie na
wschdd i potudnie do konsorcjum 35 panistw. W 2011 roku, do Orphanetu przystgpita Kanada. Zasieg
konsorcjum poszerzyt sie w kierunku Australii i Azji, gdy w 2012 roku Australia Zachodnia stata sie
jego cztonkiem. W 2014 roku Gruzja i Tunezja przystapity do niego, a ich sladem w 2015 roku poszta
Argentyna (pierwsze potudniowoamerykanskie panstwo cztonkowskie).

W schemacie organizacyjnym znajdujgcym sie na koricu niniejszego dokumentu mozna znalez¢ wiecej
informacji o uczestniczacych instytucjach i cztonkach zespotéw.

Raport z dziatalnosci Orphanet w 2016 roku 15


file:///C:/Users/smaiella.BROUSSAIS/AppData/Local/Temp/www.rd-action.eu

Color code

B orphanet member
B orphanet contact point
B orphanet member until June 2015

Created with mapchart.net @

Ryc. 2 Cztonkowie Orphanetu i punkty kontatkowe

2.4.1. ZespOt KOORDYNUJACY

Za koordynacje dziatan konsorcjum odpowiada zespdt koordynujacy mieszczacy sie w Jednostce
Ustugowe] 14 INSERM (Francuski Narodowy Instyut Zdrowia i Badan Medycznych). INSERM jest
koordynatorem konsorcjum Orphanet od 2001 roku.

Zespot koordynujacy odpowiada za koordynowanie dziatan konsorcjum, sprawy dotyczace sprzetu IT i
oprogramowania projektu, bazy danych choréb rzadkich (w tym nomenklature angielska, klasyfikacje,
ontologie, zwigzki gen-choroba), opracowywanie encyklopedii, transfer technologii/rozwoju biznesu,
partnerstwa, globalng strategie komunikacji, a takze za szkolenie wszystkich cztonkdw konsorcjum i
kontrole jakosci wykazu zasobdéw w krajach uczestniczacych.

Zespodl koordynujacy takze odpowiada za uaktualnianie bazy danych o produkty medyczne bedgce w
trakcie opracowywania, od etapu projektowania do uzyskania dopuszczenia do obrotu.

Od poczatku 2017 roku trwa stopniowe przekazywanie obowigzkow tak, by cztonkowie konsorcjum
Orphanet mogli wzig¢ na siebie odpowiedzialno$¢ za podstawowe dziatania (zaczynajgc od tworzenia
encyklopedii) poza dziataniami zwigzanymi ze zbieraniem danych i ttumaczeniami opisanymi w

punkcie 2.4.2. Erreur ! Source du renvoi introuvable.
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2.4.2. CzZtONKOWIE

Stworzenie wykazu zasobdw jest mozliwe tylko przez konsolidacje danych zbieranych na poziomie
krajowym. Zidentyfikowanie ustug eksperckich wymaga bardzo dobrej znajomosci krajowych
instytucji naukowych i opieki zdrowotnej oraz zasad ich organizacji. Wszyscy koordynatorzy krajowi
pracujg we wiodacych instytucjach swojego kraju, zapewniajgcych odpowiednie sSrodowisko pracy dla
informatoréw naukowych (information scientists) w odniesieniu do dokumentacji, ustug
sekretarskich i dostepu do sieci.

Do obowigzkéw cztonkdw nalezy zbieranie, walidowanie i skadanie danych o badaniach klinicznych,
laboratoriach medycznych, centrach eksperckich, projektach badawczych, rejestrach, platformach,
sieciach i organizacjach pacjentéw.

Ttumaczenie tresci Orphanetu na jezyk danego kraju tez lezy w gestii zespotéw narodowych pod
warunkiem, ze majg wystarczajgcy budzet. Obecnie w Belgii, Francji, Niemczech, Wtoszech, Hiszpanii
i Portugalii trwajg prace nad przettumaczeniem catosci tresci portalu na jezyki ojczyste, natomiast
zespoty z Polski, Finlandii i Sfowacji ttumaczg encyklopedie streszczenn. Nomenklatura Orphanetu jest
obecnie przettumaczona na wszystkie siedem jezykdw portalu, a takze na jezyk polski.

Od 2016 roku, rozpoczeto sie przejscie do bardziej poszerzonego modelu tworzenia encyklopedii;
zespoty Orphanetu ze Stowacji i Irlandii przejety czes¢ odpowiedzialnosci za tworzenie tekstow w

jezyku angielskim.

Platforme Orphanet Knowledge Management Platform (Platforma Orphanetu do zarzadzania wiedzg)

pozwalajacg ekspertom w dziedzinie choréb rzadkich nadzorowa¢ dane naukowe Orphanetu
opracowali w 2016 roku partnerzy konsorcjum RD-Action w Australii.

Kazdy zesp6t krajowy zarzadza portalem/strong startowg Orphanetu w ich jezyku ojczystym.

2.4.3. PUNKTY KONTAKTOWE ORPHANETU

Wszystkie krajowe punkty kontaktowe mieszczg sie w czotowych instytucjach danego kraju.
Niemniej, te kraje nie otrzymujg specjalnego finansowania dla dziatarh Orphanetu, wiec nie prowadzi
sie tam aktywnego pozyskiwania danych o ustugach eksperckich. Krajowy punkt kontaktowy
odpowiada za walidowanie juz dostepnych informacji krajowych oraz danych dostarczonych przez
fachowcdw z tego kraju za pomocg internetowego narzedzia do rejestracji.
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3. Orphanet: Produkty i ustugi
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Ryc. 3 Baza danych Orphanetu

Disability facts Medical laboratories

Expert centres

Orphanet jest ewoluujgcy bazg wiedzy wykazujgca zwigzki miedzy jej elementami, majgca wartosc
dodang dlatego, ze dane naukowe powstajgce w jednym osrodku sg walidowane przez ekspertéw
zewnetrznych (wykaz ekspertéw-recenzentéw majgcych swoj wktad w tresci naukowe podawany jest
corocznie w odrebnym Raporcie Orphanetu (a dedicated Orphanet Report) i zintegrowane z innymi

dostepnym zrddtami, jak wykazano na schemacie w Ryc. 3 i opisnano nizej.

Zaburzenia opisane w bazie danych Orphanetu odpowiadajg chorobom rzadkim (zdefiniowaym w
Europie jako majgce czestos¢ wystepowania nie wiekszg niz 1 /2 000 oséb ludnosci Europy), rzadkim
formom powszechnych chordéb, i chorobom o nieznanej czestosci wystepowania, ale bedgcymi
potencjalnie rzadkimi. Niektdre choroby, ktére nie sg rzadkie w Europie a sg nimi w innych krajach,
np. w U.S.A., moge zosta¢ wtaczone do bazy danych, jesli jest to konieczne, by mdc przedstawic
ustugi eksperckie w tych krajach.
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Ryc. 4 Wytwarzanie danych Orphanetu oraz metodologia ich otrzymania

Uaktualnianie tresci naukowych bazy danych dokonuje sie stosujac czteroetapowg metode (Ryc. 4),
na ktorg sktadajg sie: przeglad zrédet pozwalajacy zbiera¢ i wytwarzaé¢ dane przez identyfkowanie
nowych zespotédw chorobowych, gendw lub leczenia; przeglad pozwala tez na uaktualnianie
klasyfikacji choréb i stanowi podstawe roznych tekséw (encyklopedia, wytyczne postepowania, itp.).
Wszystkie teksty i dane (uwagi do danych epidemiologicznych, fenotypdéw, czynnosciowych skutkéw
choroby, gendw, itp.) sa walidowane przez ekspertéw zewnetrznych (albo przez uznanych
Swiatowych ekspertow, towarzystwa naukowe i (lub) organizacje pacjentéw, w zaleznosci od rodzaju
tekstu lub danych). Przeprowadzany nastepnie jest koncowy etap kontroli jakosci by zapewnic
spojnosc i kompletnosé bazy danych.

Wszystkie zespoty wchodzace do konsorcjum Orphanetu s3 odpowiedzialne za zbieranie,
walidowanie i dostarczanie danych o swiadczeniach eksperckich w ich kraju. W celu opublikowania
danych, ktére sg wazne i doktadne (kompletne, prawdziwe i spdjne z innymi danymi w bazie danych)
walidacje i kontrole jakosci przeprowadza zespdl koordynujacy, a systematyczne uaktualnianie
dokonywane jest w wspodtpracy z innymi zespotami krajowymi za posrednictwem Intranetu.

Ponadto, dodatkowe ustugi i tworzenie nowych obszaréw wspdtpracy nastepuje regularnie w celu
rozwigzania probleméw z rozpowszechnianiem informacji i w odpowiedzi na konkretne potrzeby
réznych zainteresowanych.

Orphanet oferuje wyczerpujacy wykaz choréb rzadkich  sklasyfikowanych zgodnie z
polihierarchicznym systemem klasyfikacji. W miare pojawiania sie nowej wiedzy naukowej,
uaktualniany jest Wykaz chordéb rzadkich Orphanetu i system klasyfikacji o dodatki/uaktualnienia
chordb na podstawie publikacji ukazujgcych sie w recenzowanych czasopismach. Ten obszerny i
rozwijajacy sie system sktada sie z klasyfikacji zorganizowanej wedtug specjalizacji
medycznej/chirurgicznej, zajmujacej sie okreslonymi aspektami kazdej choroby rzadkiej w ramach
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danego systemu opieki zdrowotnej. Choroby zostaty sklasyfikowane w ramach kazdej specjalizacji
wedtug kryteridow klinicznych lub etiologicznych wtedy, jesli ma to znaczenie dla rozpoznania lub
leczenia. Klasyfikacje Orphanetu zapewniajgcg zakres i odpowiedni stopien skupienia wiedzy (Ryc. 5)
potrzebnej dla réznych specjalistéw, w tym kategorii (np. rzadkie choroby neurologiczne), grupy
kliniczne (np. rzadkie ataksje), zaburzen (np. choroba Machado i Josepha) i podtypéw (choroba
Machado i Josepha typ 1) mozna oglgdac bezposrednio na stronie internetowej (www.orpha.net) i
(lub) pobra¢ w formacie xml z Orphadata.

/I\ ¢ (Categories, clinical groups

| | ”“/R’ ¢ Diseases, clinical syndromes, malformation
[ . . - .
syndromes, morphological anomalies, biological

/‘ . - - - - -
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Subtypes:

"m'mmmmm ¢ Etiological, clinical, histopathological

Ryc. 5 Schemat nomenklatury i klasyfikacji Orphanetu

Od 2014 roku, kazda jednostka kliniczna przypisana jest do tylko jednej z powyzszych kategorii, co
daje bardziej doktadne informacje o ich typologii i doktadnej liczbie. Inne uszczegétowienia obejmujg
uaktualnienia dotyczgce choréb obecnie uznawanych jako czes$¢ innej choroby. Orphanet kieruje
uczestnikéw do choroby obecnie przyjetej na podstawie najnowszych publikacji. Baza danych choréb
zawiera 9374 jednostek klinicznych z ich synonimami (w tym 6084 zaburzen').

Nomenklatura Orphanetu jest dopasowana do innych terminologii tak, by stanowié¢ podstawe
semantycznego wspoétdziatania miedzy réznymi systemami. Do choréb rzadkich przypisane sg kody
ICD-10 (zob. Tabela 1). Proces przypisywania podlega okreslonym regutom, w zaleznosci od tego czy
choroby rzadkie wymienione sg, czy nie, w liscie tabelarycznej lub indeksie ICD-10. Reguty
przypisywania kodu ICD-10 chorobom niewymienionym w ICD s3g ustanowione. Wiecej informacji o
tym procesie mozna znalez¢ w Procedurach Orphanetu dla przypisywania chorbom rzadkim kodéw
ICD-10 (ICD-10 coding rules for RD procedure ). Przypisywanie kodow ICD-10 nadzorowanie jest
recznie.

! Choroby, zespoty wad rozwojowych, anomalie morfologiczne, anomalie biologiczne, zespoty kliniczne,
szczegllne stany kliniczne w przebiegu choroby lub zespotu, grupy fenomoéw, podtypy : etiologiczne, kliniczne,
histopatologiczne.
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Kody Przypisane numery ORPHA

ICD-10 7090

Tabela 1 Liczba chordb, grup lub podtypdw chordb z przypisanymi kodami ICD-10

Choroby zmapowane s3 do jednego lub wiecej numeru OMIM (zob. Tabela 2). Dokfadne
przyporzadkowanie miedzy nomenklaturg Orpha i innymi terminologiami (UMLS, MeSH i MedDRA)
jest dostepne w Internecie (zob. Tabela 2). Przyporzgdkowanie do SNOMED-CT powstaje we
wspotpracy z IHTSDO, ktdra na prosbe je udostepnia. Mapowanie wykonane jest pétautomatycznie i
nastenie sprawdzane recznie. Uaktalnienia ukazujg sie po kazdym nowym wydaniu UMLS.

Wszyskie mapowania majg opis jakosciowy (doktadny; od waskiego do szerokiego; od szerokiego do
waskiego) i dostepna jest informacja o statusie walidacji. Dalsze anotacje istniejg dla terminéw ICD-
10: swoisty kod, termin wtgczenia lub indeksu, kod przypisany przez Orphanet ze wskazaniem statusu

walidacji.

Terminologie/zasoby Zmapowane choroby, grupy choréb i podtypéw
UMLS 2 884

MeSH 1761

SNOMED CT 5333

MedDRA 1168

oMIM 4390

Tabela 2 Liczba zmapowanych choréb (grup chordb, choréb, podtypéw) dla kazdej terminologii

Nomenklatura Orphanet jest opatrzona przypisami dotyczagcymi fenotypéw. Od 2015 roku, choroby
w wykazie Orphanetu posiadajg przypisy do Human Phenotype Ontology (HPO), unormowanej i
sprawdzanej terminologii obejmujacej zaburzenia fenotypowe w chorobach cztowieka, uznawanej za
terminologie referencyjng w tej dziedzinie i oznaczonej jako uznany zaséb przez IRDIRC. Do kazdego
terminu fenotypowego podana jest informacja o czesto$ci wystepowania (obligatoryjna, bardzo
czesta, czesta, okazjonalna, bardzo rzadka, wykluczona) oraz o tym, czy przypisany termin HPO jest
wazng cechg diagnostyczng czy objawem patognomonicznym rzadkiej choroby. W wyniku tych prac,
do 2630 chordb przypisano terminy HPO. Dalsze prace trwaja. In 2017 roku, narzedzie Orphamizer
(Phenomizer-Orphanet) uruchomiono w wersji beta, pozwalajgc uzytkownikom otrzymanie

rozpoznania réznicowego na podstawie zbioru fenotypow z HPO. Narzedzie to opracowat Sebastian
Kohler z Charité, Berlin, Niemcy.
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Orphanet podaje informacje epidemiologiczne oraz opisy naturalnego przebiegu kazdej choroby
rzadkiej. Wzory dziedziczenia i kategorie wieku wystgpienia pierwszych objawdw zostaty bardziej
szczegdtowo zdefiniowane by zwiekszyé doktadno$é tych informacji (zob. Tabela 3). Czestosc
wystepowania (prewalencja), roczna czestos¢ wystepowania, czesto$¢ wystepowania przy urodzeniu
oraz w trakcie zycia sg obecnie podawane oprdécz juz istniejgcych przedziatéw czestosci
wystepowania (Tabela 4). Dane liczbowe wartosci minimalnych, maksymalnych i mediany dla kazdej
pozycji sg dokumentowane wedtug rejondw geograficznych, jesli takie informacje sg dostepne. Liczba
przypadkéw lub rodzin podana w literaturze jest tez wskazana w przypadkach bardzo rzadkich
chordéb. Podawane jest zrédto danych i status walidacji dla wszystkich danych. Te nowe dane
epidemiologiczne dostepne sg dla ponad 5300 chordb (grup chordb, chordb i podtypéw chordb) i
stanowig unikatowe globalne Zrddto informacji, ktére, mamy nadzieje, jest przydatne dla wszystkich
uzytkownikéw, czyli dla decydentdw, naukowcdw i przemystu farmaceutycznego zajmujgcego sie
opracowywaniem lekéw sierocych. Dane mozna pobrac¢ z www.orphadata.org po podpisaniu Umowy

dot. przekazywania danych (Data Transfer Agreement, DTA, dla srodowiska akademickiego) lub
optacenia licencji (sektor prywatny): przedziaty czestosci wystepowania w Europie, USA i na s$wiecie
udostepnione sg za posrednictwem witryny Orphanetu.

Dane o przebiegu naturalnym Liczba grup choréb, choréb i podtypow
Sredni wiek wystapienia pierwszych objawéw 5310
Sposdb dziedziczenia 5248

Tabela 3 Liczba chordb (grup chordb, chordb i podtypow) dla danych przebiegu naturalnego

Dane epidemiologiczne Liczba grup choréb, choréb i podtypow
Czestosc wystepowania w danym punkcie 5299

Czestos¢ wystepowania przy urodzeniu 488

Czestos¢ wystepowania w trakcie zycia 46

Roczne wystepowanie 435

Tabela 4 Liczba chordb (grup chordb, chordb i podtypde) dla rodzaju danych epidemiologicznych

3.1.1. DODATKOWE FUNKCIE W 2016 ROKU

Orphanet zmienit swoje zasady dotyczace wigczania choréb niebedacych chorobami rzadkimi
(wedtug definicji UE, majace czestos¢ wystepowania nieprzekraczajgcg 1 na 2 000 mieszkancéw UE).
Choroby niespetniajgce tego kryterium wycofano z witryny i dostepnych zbioréw danych. Niemniej,
niektére choroby niezaliczane do choréb rzadkich zachowano, by Orphanet mdgt wypetni¢ swe
zobowigzanie do przedstawiania obrazu badan genetycznych w krajach cztonkowskich Konsorcjum,
do przedstawiania wszystkich oficjalnie wyznaczonych centrow eksperckich dla chordb rzadkich, i
wszystkich lekow sierocych (poniewaz niektére mogg mie¢ zwigzek z chorobami uwazanymi za
rzadkie w innych krajach, np. USA). Wyjatki nie sg jednak uwzglednione w nomenklaturach i
klasyfikacjach Orphanetu.

Orphanet obecnie klasyfikuje choroby rzadkie tacznie z tezaurusem skutkéw czynnosciowych

wywiedzonych i dostosowanych z Miedzynarodowej Klasyfikacji funkcjonowania, niepetnosprawnosci
i zdrowia dzieci i mtodziezy (International Classification of Functioning, Disability and Health for
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Children and Youth, ICF-CY, WHO 2007). Informacje te, kierowane do personelu medycznego,
pacjentéw i ich opiekunéw, bedg szczegdlnie pozyteczne w ocenie, wspieraniu i holistycznej opiece
nad osobami zyjgcymi z niepetnosprawnoscia wynikajacg z choroby rzadkiej. Dane te réwniez
pomoga pogtebié wiedze o tych niepetnosprawnosciach, w szczegdlnosci przez stworzenie wspdlnego
jezyka do opisywania omawianych konsekwencji czynnosciowych.

Powyisze dane sg dostepne przez zaktadke ‘Disability’ w witrynie Orphanet. Uzytkownicy moga
prowadzi¢ wyszukiwanie wedtug choroby i otrzymajg uporzadkowane informacje o skutkach
czynnosciowych choroby oraz link do artykutu w Encyklopedii niepetnosprawnosci Orphanetu, jesli
taki istnieje, a takze link do wykazu specjalistycznych swiadczen socjalnych Eurodis. Narzedzie to
stanowi kompletne Zrddto informacji o czynnosciowych skutkach zwigzanych z chorobami rzadkimi.
Dla kazdej choroby, skutki czynnosciowe uporzgdkowane sg w malejgcej kolejnosci czestosci
wystepowania i opatrzone uwagami dotyczgcymi ich stopnia nasilenia (ograniczenie/uniemozliwienie
catkowite, ciezkie, umiarkowane, mate) i czasu wystepowania (state, epizodycznie, opdznienie w
osiggnieciu czynnosci, utrata czynnosci). Narzedzie to pozwala uzytkownikowi na szybki dostep do
petnego przegladu mozliwych skutkéw choroby, ktére nalezy oceniaé/oczekiwaé. Ponadto pozwala
personelowi medycznemu wypetnia¢ dokumenty medyczne stosujgc stownictwo przystosowane z
ICF. Narzedzie to zostato stworzone w jezyku angielskim, ale jest juz dostepne w siedmiu jezykach
witryny Orphanetu. Dane te sg obecnie dostepne dla 525 choréb.
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Activity limitaionjparticipation resriction is described according to the Drphanet Functioning Thesaurus
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Ryc. 6 Zrzut ekranowy nowego narzedzia dotyczgcego niepetnosprawnosci (Disability tool) z witryny
Orphanetu

Informacje o genach majgcych zwigzek z chorobami rzadkimi wprowadzane sg do bazy danych i
systematycznie uaktualniane z wykorzystaniem nowych publikacji naukowych. Geny mogg miec
zwigzek z jedng lub wiekszg liczbg choréb, z jedng lub wiekszg liczbg badan genetycznych, bazg
danych o mutacjach i (lub) projektach naukowych. Wprowadzane dane obejmujg: przypisy z gtdwng
nazwg i symbolem genu (z HGNC) i jego synoniméw oraz odnosniki do HGNC, UniProtKB, Genatlas i
OMIM (w celu odsytania do tych stron internetowych), ponadto do baz danych Ensembl (baza danych
EMBL-EBI, ktéra zawiera automatyczne przypisy dla wybranych eukariotycznych genoméw),
Reactome (baza danych EMBL-EBI o szlakach metabolicznych, bedgca open-source i open-access,
recznie sprawdzana i oceniana przez fachowcéw) i IUPHAR (International Union of Basic and Clinical
Pharmacology — Miedzynarodowej Unii Farmakologii Podstawowej i Klinicznej). Zwigzek miedzy
genem i chorobg jest recznie kwalifikowany wedtug roli, jakg dany gen odgrywa w patogenzie
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choroby: przyczynowa, modyfikujgcg (obie wynikajg z mutacji w komdrkach rozrodczych lub
somatycznych), gtéwnych czynnikdw podatnosci lub roli w fenotypie (dla anomalii
chromosomowych). Dla chorobotwdrczych mutacji w komédrkach rozrodczych, podawana jest tez
informacja o utracie lub zysku funkcji biatka, jesli takie sg dostepne. Uwzglednia sie tez geny-
kandydujace, ale tylko jesli bada sie je w warunkach klinicznych. Powyisze przypisy stanowig
unikatowgq ustuge dodajgcg wartos¢ dla badan nad rozpoznawaniem i leczeniem.

Informacje o typologii genu (tj. gen kodujacy biatko, niekodujgce RNA, locus zwigzany z chorobg),
jego umiejscowienie na chromosomie i wszystkie wczesniejsze symbole sg takze podawane.

Trzy odrebne encyklopedie udostepnione sg w witrynie Orphanetu: jedna dla personelu medycznego,
jedna dla populacji ogdlnej i jedna dotyczaca niepetnosprawnosci.

3.3.1. ENCYKLOPEDIA DLA PERSONELU MEDYCZNEGO

e  Streszczenia

Informacje tekstowe o chorobie mogg by¢ przedstawione w postacie definicji, streszczenia lub
automatycznie wygenerowanego tekstu (6 941 jednostek w bazie danych majg jedng z tych postaci
informacji tekstowych).

Teksty Orphanetu (z wyjatkiem automatycznie wygenerowanych) sg unikatowe i napisane w jezyku
angielskim przez cztonka zespotu redakcyjnego. Definicje i streszczenia s3 nastepnie recenzowanie
przez swiatowej stawy eksperta. Streszczenia i definicje majg do 10 sekcji: Definicja choroby -
Epidemiologia — Opis kliniczny — Etiologia — Metody diagnostyczne — Rozpoznanie rdznicowe —
Rozpoznanie prenatalne (jesli dotyczy) — Poradnictwo genetyczne (jesli dotyczy) — Postepowanie i
leczenie — Rokowanie. Streszczenia dla 4089 chordb rzadkich sg dostepnie w witrynie.

Przettumaczone sg na sze$¢ pozostatych jezykéw witryny (francuski, wtoski, hiszpanski, niemiecki,
portugalski i holenderski). Ponadto, 167 streszczen jest dostepnych po finsku, 647 po polsku, 103 po
stowacku i 424 po grecku. Dla pozostatych 2852 pozycji wykazu chordb rzadkich, informacje tekstowe
sg dostarczane przez automatycznie wygenerowane teksty (dla choréb okreslanych jako grupa
chordb, wycofanych wpiséw, podtypdw chordb, szczegdlnych sytuacji klinicznych, okreslonych jako
sieroce i standw, dla ktérych w spisie znajduje sie test farmakogenetyczny).

e  Praktyczne artykuty z dziedziny genetyki

Artykuty te powstajg we wspotpracy Orphanetu z the European Journal of Human Genetics (EJHG),
oficjalnego pisma European Society of Human Genetics. Powszechnie dostepne artykuty ukazujg sie w
EJHG (Nature Publishing Group) i s3 udostepnianie przez witryne Orphanet.

e  Wytyczne Orphanetu dla stanéw nagtych
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Wytyczne te sg przeznaczone dla personelu medycznego udzielajgcego pomocy w stanach nagtych
przed przyjeciem pacjenta do szpitala (odrebna sekcja jest przeznaczona do ich uzytku) oraz dla
spitalnych oddziatéw ratunkowych. Te praktyczne wytyczne sg opracowywane we wspotpracy z
francuskimi osrodkami referencyjnymi i organizacjiami pacjentéw, i s3 recenzowane przez
specjalistow medycyny ratunkowej ze stowarzyszen naukowych: 75 wytycznych w stanach nagtych
jest dostepnych po francusku przez Internet. Sa ttumaczone na nastepujace szesé jezykdw: angielski,
niemiecki, wtoski, portugalski, hiszpanski i polski. Po angielsku obecnie dostepnych jest 20
wytycznych, po wiosku — 42, po niemiecku — 24, po hiszpansku — 22, po portugalsku — 17, po polsku —
17.

18000

16000 /\

14000 \/\ German

12000 ~—\_/ .

e English

10000 - _
8000 — Spa n |Sh
6000

_— N — French
A

4000 s = |talian

2000 = -

O T T T T T T T T T T T 1 Portugeuse
QA QA & > A e N ¢ & & s S Polish
FIFE RSP IS
XX Y @ (@
N @ e o\\ &
X s 9

Ryc. 7 Pobrania wytycznych Orphanetu dla stanow nagtych wedtug jezyka w 2016 roku

Wytyczne Orphanetu dla stanéw nagtych oglgdano ponad 405 200 razy w 2016 roku (Ryc. 8), w
poréwnaniu z okoto 414 000 odston w 2015 roku (w 2015 roku nie uwzgledniono odston wytycznych
po polsku, ale uwzgledniono je w 2016 roku.) (Ryc. 7).
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Ryc. 8: Pobrania wytycznych Orphanetu dla standw nagtych od 2010 roku we wszystkich jezykach
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Epidemiologia:

5299 choréb opatrzonych danymi o czestosci

wystepowania w danym punkcie

Przebieg naturalny:

5248 choréb opatrzonych danymi o sposobie

dziedziczenia

5310 choréb opatrzonych danymi o wieku
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Mapowania:

7090
4390
2884
1168
1761

choréb zmapowanych do ICD-10
choréb zmapowanych do OMIM
choréb zmapowanych do UMLS
choréb zmapowanych do MedRA
choréb zmapowanych do MeSH

Geny:
3715 gendw powigzanych z 3566 chorobami, w tym:

3713 gendw powigzanych z HGNC

3500 genéw powigzanych z OMIM

3458 gendw powigzanych z Genatlas

3442 gendw powigzanych z UniProt KB

Achondroplasia

# Suggest an update

Disease definition

Achondroplasia is the most commaon form of chondrodysplasia, characterized by rhizomelia,
exaggerated lumbar bordosis, brachydactyly. and macrocephaly with frontal bossing and midface
hypoplasia.

DRPHA:15

Syronym(sk - Ageofonset: Meonatal MeSH: DOOOL30
Prevalence: 1-9 § 100 ICD-10: Q774 GARD: 8173
ooo

OMift: 100800 MedDRA: 10000452

Inheritance: Autosomal

dominant UMLS: COOQ1080

summary

Epidemiology

tstimated incidence is &t about /25,000 live births worldwide.

(inical description

Characteristic clinical features (short limbs with rhizomelia, long and narrow trunk and macrocephaly with
rontal bossing and midfacial hypoplasia with depressed nesal bridge) are visible at birth. Achievement of
moss motor skills is slower than typical due to short limbs, short neck, and large head, in addition to
wpotonia. Midface hypoplasia in combination with adenoid and tonsil hypertrophy can lead to obstructive
deep aspnea. Chronic otitis media can lead to hearing problems. Dental crowding is common.
and hands are

rhoracolumbar kyphosis is very commen in infancy. Most joints can be hypers ib

2243 chordb powigzanych z Pubmed

2630 chordb z przypisami dotyczacymi
objawow klinicznych

—

Etiology

Achondroplasia is due te mutations in the fibroblast growth factor receptor 3 (FGFR3) gene, encoding a
transmembrane receptor that is impertant in reguiating linear bone growth, ameng other functions.
Diagnostic methods

Diagnosis is based on the presence of cheracteristic clinical and radiclogical findings. Skeletal X-rays
demonsirate rhizomelia, generalized metaphyseal iregularities, narrowing of the interpediculate distance
of the lower lumbar vertebrae and an abnormal pelvis with small square iiac wings and rarmow sacresciatic
notch. Molecular genetic testing can confirm a diagnasis by the presence of a FGFR2 mutation.

Differential diagnosis

Differential diagnoses include hypochondroplasia, thanatophoric dwarfism (types | and [1}. and SADDAN
(see these terms).

Antenatal diagnosis

Prenatal diagnosis can occur incidentally during routine prenatal ultrasound examination in the 3rd
trimester. In high risk pregnancies, or in those where achondroplasia is suspected after an ultrascund, fetal
DNA can be tested for the FGFR3 mutation to confirm diagrosis. Pre-implantation genetic disgnosis is
possible in specialized laboratories.

Genetic counseling

Inheritance is autosomal dominant so genetic counseling is warranted. If one parent has achondroplasia
there is a 50% chance of passing it on to offspring. In 80% of cases, it is due to a die novo mutaticen in
children with parents of average stature. Homoeygeus achondroplasia is & lethal condition.

Management and treatment
Management is multidisciplinary and anticipatory care is essential Infants may require surgical

woad, short and trident shaped. Cord compressicn at the level of the foramen
sncountered in infancy and early childhcod causing central apnea. developmental delay]
dgns. Genu varum often occurs in childhcod. There is also a small risk of hydroceph.
ntracranial venous pressure. Lower lumbar spinal stencsis with accoempanying neurclogics
necreased frequency in adultheod, as does cardiovascular disease. Obesity is 8 common iss)
1 height of 13145.6 em [men) and 12425.% cm jwomen). Affected women must deliver by c
lueto

Teksty oryginalne: 124 artykutow dla
szerokiej publicznosci po francusku, 75

5321 linkéw zewnetrznych dla 5070
choréb

ephalus. Some may choose
Ind sercus ofitis media, along with
fered if concemns arise. Treatment
prdicr contirucus positive airway

ay require a lumbar laminectomy
lod to avoid later complications.

should be avoided. Social and

wytycznych dla stanéw nagtych po francusku

przettumaczonych na jezyk niemiecki,
angielski, hiszpanski, wtoski, portugalski i
polski. 43 arkuszy informacyjnych o
niepetnosprawnosciach po francusku

Linki do zewnetrznej bibliografii na temat choréb rzadkich

539 artykutéw przegladowych

646 artykutéw przeglagdowych z genetyki klinicznej
331 wytycznych dot. praktyki klinicznej
132 wskazowki dla badan genetycznych

RARA artulanildw dla czarnkiei nithlicznnéei

Prognosis

There is only a slight decrease in life expectancy compared to the general population, potentially due to
cardiovascular disease.

Expert reviewer(s): Dr Michae! BOBER - Angela DUKER - Lasi te: April 2013

‘ Detailed information

Article for general public Professionals
English [2013)

Svenska (2013)

¥ Summary information
Greek (2013, pdf)
Polski (2013, pdf}
Suomi (2013, pdf)

2 Clinical genetics review
English (2013}

2 Disability factsheet
Frangais (2016, pdf}

¥ Anesthesia guidelines
English {2011, paf}
Deutsch (2011, pdf)
Espariol (2011, pdf)
Italiano (2011, pf}

Ryc. 9 Zawartos¢ bazy danych o chorobach rzadkich
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3.3.2. ENCYKLOPEDIA DLA SZEROKIEJ PUBLICZNOSCI

Encyklopedia dla szerokiej publicznosci byta pierwotnie projektem francuskim, podjetym by
dostarczac petne, wiarygodne i aktualne informacje pacjentom i ich rodzinom o chorobach, ktére ich
dotyczg. Od 2011 roku, teksty encyklopedii dla szerokiej publicznosci zostaty uzupetnione akapitami
o czynnosciowych skutkach choréb rzadkich, w tym o niepetnosprawnosciach wynikajacych z
choroby, o $rodkach medycznych i spotecznych mogacych zapobiec/ztagodzic je oraz o
konsekwencjach tych niepetnosprawnosci dla zycia codziennego.

Przez witryne Orphanetu mozna uzuskaé¢ dostep do 124 autorskich tekstéw po francusku. Osiem z
nich przettumaczono na jezyk hiszpanski. Dokumenty z tej encyklopedii sg pobierane srednio 550 999
razy w miesigcu, co odpowiada ponad 6,6 milionom pobran w 2016 roku (Ryc. 10). Jest to wzrost o
8% w poréwnaniu z 6,1 milionami pobran w 2015 roku. W 2016 roku z powodu braku $rodkéw
finansowych na ten cel, przerwano prace nad tworzeniem nowych tekstéw przez zesp6t Orphanetu.
Niemniej, Orphanet rozpowszechnia teksty o wysokiej wartosci i jakosci dla szerokiej publicznosci
pisane przez strony trzecie (zob. sekcje Zewnetrzne linki do literatury nt. choréb rzadkich).

S

Ryc. 10 Pobrania z Encyklopedii dla szerokiej publicznosci od 2011 roku

3.3.3 ENCYKLOPEDOA NIEPELNOSPRAWNOSCI

W ramach wspodtpracy z CNSA (Francuski narodowy fundusz solidarnosci a autonomia) i INSERM,
od 2013 roku Orphanet udostepnia zbiér tekstéw zwanych “arkuszami informacyjnymi o
niepetnosprawnosci” w  Encyklopedii  Niepetnosprawnosci  Orphanetu  poswieconej
niepetnosprawnosciom zwigzanym z kazdg z choréb rzadkich. Zbiér ten adresowany jest do
personelu medycznego specjalizujgcego sie w niepetnosprawnosciach oraz do pacjentéw i ich
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rodzin. Teksty te zostaty opracowane by lepiej zrozumie¢ i oceniaé potrzeby oséb z
niepetnosprawnosciami zwigzanymi z chorobg rzadkg oraz by dostarczy¢ wskazéwki i
odpowiednie wsparcie narodowemu systemowi opieki zrowotnej i systemowi opieki i wsparcia
socjalnego.

Kazdy tekst zawiera opis choroby (odpowiednio przystosowny ze strzeszczenia dla personelu
medycznego Encyklopedii Orphanetu) i skupia sie na krokach zwigzanych z
niepetnosprawnosciami i konsekwencjach w zyciu codziennym (na podstawie odpowiedniego
tekstu w Encyklopedii Orphanetu dla szerokiej publicznosci). W 2016 roku wiele z tych tekstow
opublikowano jako samodzielne teksty, niezalezne od Encyklopedii dla szerokiej publicznosci.

Teksty te sg dostepne w witrynie Orphanetu pod zaktadkg "Disability factsheet" u dotu stron
opisujacych chorobe oraz pod zaktadkami "Encyclopaedia for professionals" i “Disability”. Od
grudnia 2013 roku w witrynie udostepnionych jest 43 takich tekstow. Pobrano je okoto 38 820
razy w 2016 roku (Ryc. 11). Jest to wzrost 0 61% w poréwnaniu z 24 000 pobraniami w 2015 roku.
W czerwcu 2016 roku rozpoczeto ttumaczenie tych tekstdw na jezyk hiszpanski, z czego 4 zostaty
przettumaczone w czerwcu 2016 roku.

2016 38826

2015 24000

2014 20000

0 10000 20000 30000 40000 50000

Ryc. 11 Wzrost rocznej liczby pobran francuskich Arkuszy niepetnosprawnosci od 2014 roku

3.3.4. KRYTERIA DIAGNOSTYCZNE

Informacje o kryteriach diagnostycznych przedstawione sg w 23 zwieztych dokumentach majacych
zapobiec seryjnym btedom dianostycznym i ufatwi¢ wczesne postepowanie terapeutyczne.
Informacje te, uznane przez ekspertéw z danej dziedziny za wzorcowe, wywodzg sie z publikacji w
recenzowanych czasopismach z odnosnikiem do wtasciwej publikacji podanej na gérze strony.

3.3.5. LINKI DO ZEWNETRZNEJ LITERATURY DOTYCZACEJ CHOROB RZADKICH
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W celu rozpowszechnienia wartos$ciowych publikacji przez swojg witryne, Orphanet znajduje i ocenia
artykuty wydane w recenzowanych czasopismach i przez towarzystwa naukowe w ktérymkolwiek
jezyku konsorcjum Orphanet. Artykuty sg oceniane wedtug okreslonej grupy kryteridw jakosciowych.
Wiasciciel praw autorskich jest proszony o zgode na udostepnieie catej tresci pracy. W tabeli 5
podano liczby zewnetrznych tekstow dla danej kategorii.

Mozemy wyrdzni¢ siedem rodzajéw zewnetrznych tekstdw dostepnych za posrednictwem wityrny
Orphanet:

e  Artykuty przegladowe
Udostepnionych jest 539 artykutéw przeglagdowych (z ktérych 228 opublikowano w Orphanet Journal
of Rare Diseases) w witrynie Orphanet.

e  Przeglad genetyki klinicznej

Sg to recenzowane przez specjalistow opisy choréb skupiajgce sie na aspektach genetycznych
majgcych wptyw na rozpoznanie, postepowanie i poradnictwo genetyczne chorych i rodzin, u ktérych
wystepujg okreslone choroby dziedziczne. Zbiér przegladu genetyki klinicznej obejmuje 646
artykutéw z GeneReviews.

e  Wytyczne praktyki klinicznej

Wytyczne te sg wydanymi przez oficjalne organizacje zaleceniami dotyczacymi postepowania z
pacjentami. Istniejg dwa rodzaja wytycznych dotyczacych najlepszego postepowania: wytyczne
anestezjologiczne i wytyczne praktyki klinicznej. Oba rodzaje wydawane sg przez stowarzyszenia
naukowe i s3 publikowanie w czasopismach naukowych Ilub na stronach internetowych
stowarzyszenia naukowego lub urzedu. Opracowano metodologie oceny wytycznych opartg na
narzedziu AGREEIl w celu rozpowszechniania tylko najlepszych zalecer, po uzyskaniu zgody
wiasciciela praw autorskich. Z witryny Orphanetu mozna uzyska¢ dostep do 331 wytycznych
dotyczacych najlepszej praktyki klinicznej.

e  Wskazéwki dla badan genetycznych

Zbidr ten obejmuje streszczenia zalecen majgcych na celu rozpowszechnienie najlepszych praktyk w
badaniach genetycznych. Obejmuje Karty genowe (Gene Cards, wydane w European Journal of
Human Genetics). Przez witryne mozna uzyska¢ dostep do zbioréw 132 wytycznych.

e  Artykuty dla szerokiej publicznosci

Rozpowszechnianie tekstéw przeznaczonych dla szerokiej publicznosci we wszystkich jezykach,
opracowanych przez centra eksperckie lub organizacje pacjentéw (zgodnie z wiarygodng
metodologig) jest celem tej dziatalnosci. Wybrano juz 864 artykuty i udostepniono je przez witryne.

e  Wytyczne dot. postepowania w stanach nagtych
Orphanet rozpoczat wspotprace z British Inherited Metabolic Disease Group (BIMDG, Brytyjska grupa
ds. dziedzicznych choréb metabolicznych) w celu udostepnienie linkdw do wytycznych opracowanych
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przez te grupe. Witryna udostepnia 22 zbiory wytycznych w sprawie stanéw nagtych opracowanych w
jezyku angielskim.

e  Arkusze informacyjne o niepetnosprawnosciach
Dwadziescia arkuszy dostepnych jest w jezyku duniskim, wydanych przez Sjaeldenborger, dunskie
stowarzyszenie ds. chordb rzadkich.

Artykut dla szerokiej publicznosci  Artykut Wytyczne Wskazéwki dla Przeglad genetyki

przegladowy praktyki badan klinicznej
klinicznej genetycznych
Chorwacki 2 - - - -
Czeski 3 - - - -
Angielski 192 412%* 120 131 646

Finski 13 - - - -
Francuski 194* 52 102 1 -
Niemiecki 64 30 86 - -
Grecki 8 - - - -
Wegierski 1 - 1 - -
Whtoski 30 34 1 - -
Polski 6 - - - -
Portugalski 6 1 1 - -
Rumunski 5 - - - -
Rosyjski 8 - 1 - -
Stowacki 1 - - - -
Hiszpanski 27 10 19 - -
Szwedzki 304 - - - -

**w tym 228 przeglgdow z Orphanet Journal of Rare Diseases
* bez artykutow Orphanetu

Tabela 5 tgczna liczba tekstow zewngqtrzpochodnych w witrynie Orphanetu: typ tekstu w danym

jezyku
Orphanet prowadzi katalog:
e Centréow eksperckich/osrodkéw e Organizacji pacjentéw i organizacji
poradnictwa genetycznego i sieci centréow parasolowych
eksperckich e Rejestréw pacjentow
e laboratoridw medycznych i badan e Baz danych o mutacjach
diagnostycznych e Biobankéw
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e Projektéw badawczych w toku e Platform
e Badan klinicznych

Dane sg zbierane z oficjalnych zrédet krajowych lub aktywnie ze zrddet nieoficjalnych przez
informatykéw w kazdym kraju nalezagcym do konsorcjum Orphanet. Dane przechodzg proces
walidacji i kontroli jakosci przed publikacjg. Celem tego wieloetapowego procesu jest
wygenerowanie danych o wysokiej jakosci, doktadnych i solidnych: kompletnych, prawdziwych,
spojnych, unikatowych i w postaci pasujgcej do pozostatych danych w bazie.

Co do danych z oficjalnych Zrédet, nie przeprowadza sie walidacji przed publikacja, ale poddawane
sg kontroli jakosci. Jesli dane pochodzg ze zrddet nieoficjalnych, przed publikacjg poddawane s3
procesowi walidacji, ktory jest okreslony przez kazdy kraj zgodnie z regutami ustanowionymi na
poziomie krajowym i, ewentualnie, konsultowane z wtadzami, w celu zapewnienia znaczenia
danych dla spotecznosci chordb rzadkich. Druga runda walidacji przeprowadzona jest na poziomie
koordynatora Orphanetu w celu zapewnienia, ze dane spetniajg kryteria znaczenia dla chordb
rzadkich, sprawdzenia spdjnosci z bazg danych i wiasciwego powigzania z systemem klasyfikacji
chordb. Trzecia runda kontroli jakosci przeprowadzona jest na danych opublikowanych w witrynie
stosujgc proces okreslony na poziomie krajowym (tj. coroczna rewizja przez Rade Naukowg lub
odpowiednie wtadze). Przynajmniej raz w roku zaprasza sie ekspertéw, by zweryfikowali i
uaktualnili swiadczenia eksperckie, w ktdrych biorg udziat. Coroczne uaktualnienia zarzgdzane sg
albo przez zespoty krajowe, gdy majg dostateczne finansowanie dla zatrudnienie eksperta, albo
przez zespot koordynujgcy w imieniu krajowego zespotu Orphanetu.

W 2016 roku Orphanet zbierat dane z nastepujacyc 35 panstw:

Argentyna, Armenia, Austria, Belgia, Butgaria, Kanada, Chorwacja, Cypr, Republika Czeska,
Estonia, Finlandia, Francja, Niemcy, Wegry, Irlandia, lzrael, Wtochy, totwa, Litwa, Moroko,
Holandia, Polska, Portugalia, Rumunia, Serbia, Sfowacja, Stowenia, Hiszpania, Szwecja, Szwajcaria,
Tunezja, Wielka Brytania i Zachodnia Australia. W 2016 roku, Argentynie, Buigarii, Norwegii i Turcji
nie udato sie uaktualni¢ swoich danych. Za posrednictwem narzedzi online do rejestracji danych
otrzymano uaktualnienia danych dotyczacych Danii, Gruzji, Libanu i Luksemburga i dane te zostaty
opracowane przez zespoét koordynujgcy w imieniu tych punktéw kontaktowych Orphanetu.

Zbieranie danych poza konsorcjum Orphanetu:

Organizacje pacjentdw w krajach nienalezagcych do konsorcjum Orphanet mogg zostaé
zarejestrowane w bazie danych jesli s3 w sojuszu i (lub) cztonkiem EURORDIS oraz jesli posiadajg
osobowos¢ prawng lub sg zarejestrowane w oficjalnym czasopismie. Orphanet jednak nie zapewnia
regularnej aktualizacji ich danych. Notatka informujgca uzytkownikéw o wylaczeniu
odpowiedzialnosci Orphanetu za aktualizowanie tych danych jest dostepna na stronie zasobow
witryny.

Zespdt koordynujgcy korzysta z zasobdw pochodzacych z badan naukowych (projekty badawcze,
rejestry pacjentdw, biobanki i bazy danych o mutacjach) finansowane przez jednostki w krajach
nienalezagcych do konsorcjum Orphanet, jesli jednostka finansujgca jest cztonkiem konsorcjum
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IRDIRC (a_member of the IRDIiRC consortium). Rejestry pacjentow spoza konsorcjum Orphanet
mogg tez zostac zarejestrowane jesli spetniajg kryteria wigczenia (zob. procedury techniczne w celu

uzyskania petnej listy kryteridw wtgczenia).

Katalog Swiadczen specjalistycznych w konsorcjum Orphanet zawiera nastepujace dane:

E Orphgﬁet C N FECSOl > B @ Heip 4 contactus EN Y
The portal for rare diseases and orphan
drugs
T . 2 "Rare diseases are rare, butrar 21 791 specjalistéw w bazie danych
2537 organizacji pacjentow disease patients are numerous
ss our Services l
(]
» | o || @ | @
. Inventory, classification Inventory of orphan Directory of patient Directory of
and encyclopaedia of organisations professionals and
rare diseases, with institutions
genes involved
i3 Ve &L L]
Directory of expert Directory of medical Directory of ongoing Collection of thematic
centres laboratories providing research projects, reports: Orphanet
diagnostic tests clinical trials, registri Reports Series
and biobanks
4
Q Search a disefise

7230 centréw eksperckich

1676 laboratoridw medycznych specjalizujacych
sie w diagnostyce

42 982 testéw diagnostycznych skojarzonych z
4464 chorobami i 2954 genami

1856 laboratoriéw badawczych

2475 miejsc, w ktorych aktualnie prowadzone sg
badania naukowe nad 1637 chorobami

2455 miejsc, w ktorych aktualnie prowadzone sg
badania kliniczne nad 666 chorobami

744 rejestrOw pacjentbéw

621 baz danych o mutacjach

142 biobankdéw
Ryc. 12 Katalog ustug specjalistycznych’

3.4.1. JAKOSC DANYCH — WALIDACJA LABORATORIOW MEDYCZNYCH

Laboratoria medyczne podane w wykazie Orphanetu to laboratoria wykonujgce badania w
kierunku choroby rzadkiej lub grupy chordb rzadkich i takie, ktére wykonujg badania genetyczne
niezaleznie od czestosci danej choroby. Orphanet podaje informacje dotyczgce zarzadzania
jakoscig laboratoriow medycznych i badan diagnostycznych. Laboratoria medyczne mogg uzyskac
akredytacje, co wigze sie z procedurg przez ktérg uznana instytucja udziela formalnego uznania,
ze dana osoba lub instytucja ma odpowiednie kompetencje do wykonywania okreslonego zadania

> Badania kliniczne: Liczba ta wyraza taczng liczbe wpiséw niezaleznie od tego, ze niektére z nich sa czescia tego samego
miedzynarodowego badania klinicznego.
Projekty naukowe: Liczba ta wyraza taczng liczbe wpiséw niezaleznie od tego, ze niektére z nich sg czescig tego samego
miedzynarodowego projektu naukowego.
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(ISO 9000: 2000 Quality management systems — fundamentals and vocabulary — Systemy
zarzadzania jakoscig — podstawy i stownictwo).

Ponadto, laboratoria medyczne mogg podlega¢ zewnetrznej ocenie jakosci (external quality
assessment, EQA) w ramach ktérego zestawy odczynnikow i technik sg ocenianie przez jednostke
zewnetrzng i wyniki uzyskane przez laboratorium poréwnane s3 z wynikami oficjalnego
laboratorium wzorcowego (WHO). Pozwala to laboratoriom na poréwnanie swojego wykonania
okreslonego badania lub techniki z innymi laboratoriami.

Informacje o udziale w EQA podawane sg co roku przez Cystic Fibrosis Network, Cytogenetic
European Quality Assessment Service (CEQAS) i European Molecular Genetics Quality Network
(EMQN) za zgoda zainteresowanych laboratoriow. W przypadku innych jednostek swiadczacych
ustugi EQA, informacje o udziale mozna otrzymac bezposrednio od laboratorium

3.4.2. DODATKOWE FUNKCIE W 2016 ROKU

Data ostatniej aktualizacji wszystkich dziatalnosci jest obecnie wyswietlana na stronie
internetowej, by uzytkownicy wiedzieli kiedy ostatnio dane informacje zostaty potwierdzone jako
doktadne przez eksperta lub zrédto oficjalne.

Nowy sposéb przedstawiania testow diagnostycznych uruchomiono w 2016 roku, poszerzajac ten
zbiér danych by uzytkownik miat wiecej informacji i umozliwiajgc mu filtrowanie wynikéw wedtug
specjalizacji/celu, techniki, danych zarzadzania jakoscig (akredytacji i udziatu w programach EQA),
jakosci laboratorium i badania (akredytowne/biorgce udziat w EQA) oraz kraju, w ktéorym miesci
sie laboratorium.

Link do wykazu EURORDIS specjalistycznych $wiadczen socjalnych (EURORDIS’ directory of

specialised social services) oraz linki do zasobdw i procedur Orphanetu dodano do menu ustug na

kazdej stronie wynikéw witryny w utatwic¢ uzytkownikom dostep to tych informacji.

Wykaz lekéw sierocych obejmuje wszystkie substancje, ktérym nadano etykiete ,sierocy” do
stosowania w chorobie uwazanej za rzadkg w Europie, niezaleznie od tego, czy substancje te
przeszty pdzniej dalszy proces prowadzacy do uznania ich za leki dopuszczone do obrotu, czy nie.
Baza danych Orphanetu zawiera tez leki bez oznaczenia ,sierocy”, pod warunkiem, ze zostaty
dopuszczone do obrotu przez Europejskg Agencje ds. Lekéw (European Medicines Agency, EMA —
procedura scentralizowana) z chorobg rzadkg jako wskazanie. Niektére leki (substancje i (lub)
nazwa handlowa) sg uwzglednione w bazie danych, poniewaz byty badanie w badaniu klinicznym
nad chorobg rzadka, ale nie majg statusu prawnego.

Informacje o lekach majgcych status prawny w Europie zbierane s3 z raportow wydawanych przez
dwa Komitety ds. Lekdw EMA: COMP (Committee for Orphan Medicinal Products — Komitet ds.
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Sierocych Produktéw Leczniczych) i CHMP (Committee for Human Medicinal Products — Komitet
ds. Produktow Leczniczych Stosowanych u Ludzi). Orphanet takze zbiera informacje o lekach
sierocych od Urzedu ds. Zywnosci i Lekdw USA (U.S. Food and Drug Administration, FDA).

Wykaz lekéw sierocych publikowany jest na stronie internetowej Orphanetu pod zaktadkg Orphan
drugs, a informacje sg rdwniez udostepniane w raporcie z serii Raportdow Orphanet, ktéry jest
uaktualniany raz na trymestr.

Baza danych lekéw i substancji sierocych zawiera nastepujgce informacje (od korica 2016 rolu):

Dla Europy:

- 1287 oznaczen ,sierocych” skojarzonych z 1007 substancjami i 485 chorobami

- 240 dopuszczen do obrotu (sposrdd ktérych 93 juz miato oznaczenie ,,sierocy” i 147 bez
oznaczenia ,sierocy”) ze wskazaniem dla 220 choréb

Dla USA:
- 714 oznaczen ,,sierocych” skojarzonych z 588 substancjami i 399 chorobami

- 302 dopuszczenn do obrotu (sposréd ktérych 295 juz mialo oznaczenie ,sierocy” i 7 bez
oznaczenia ,sierocy”) ze wskazaniami dla 281 chordb.

3.5.1. DODATKOWE FUNKCJE W 2016 ROKU ADDITIONAL FUNCTIONALITIES IN 2016

Zbieranie informacji o lekach sierocych z FDA jest juz zakoriczone.

Raporty Orphanetu (Orphanet Reports, ORS) sg serig tekstow przedstawiajacych agregowane
dane o tematach dotyczacych wszystkich choréb rzadkich. Nowe raporty sg systematycznie
umieszczane w witrynie i okresowo uaktualniane. Teksty te sg wydawane w formacie
dokumentdw PDF dostepnych ze strony startowej i kazdej strony witryny Orphanetu. Pojawienie
sie nowych wersji tych publikacji ogtaszane jest w OrphaNews.

Dokumenty ORS s3 licznie pobierane: w 2016 roku pobrano ponad 1 144 400 dokumetdéw (Tabela
6). W tym roku nastgpit spadek liczby pobranych raportéw (Ryc. 13): jest to prawdopodobnie
spowodowane przeszacowaniem liczby pobran w poprzednim roku z spowodu nietypowego
wzrostu dostepu do niektorych plikdw przez roboty wyszukiwarek.
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Angielski

Spis choréb

rzadkich w

kolejnosci

alfabetycznej

Czestos¢ 45575
zachorowania na

choroby rzadkie

wedtug listy

alfabetycznej

Wykaz lekow 26718
sierocych w

Europie

Czestosc 13994
zachorowania na

choroby rzadkie w
malejacej

kolejnosci

zachorowan lub

liczby przypadkow

Raport z 39125
dziatalnosci w

2015 roku

RETV AT\ EI [V 12589
kodowania ICD10

Reguty linearyzacji [0k
Orphanetu

Infrastruktury 10981
naukowe dla

chordéb rzadkich w

Europie Europe

.NA
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Francuski

1181

8750

14701

NA
NA

NA

NA

121986

Niemiecki

43336

6581

2759

4182

NA

NA
NA

NA

NA

NA

Hiszpanski

45732

10674

4972

22592

NA
NA

NA

NA

NA

6716

4493

5402

NA

NA
NA

NA

NA

NA

(N.A. = ORS niedostepne w tym jezyku)
Tabela 6 Liczba pobrar wybranych Raportéow Orphanetu w 2016 roku wedtug jezyka

Holenderski

NA

1031

NA

NA

NA
NA

NA

NA

NA

NA

NA

NA

NA

NA
NA

NA

NA

NA

Portugalski

4014

924

6319

NA

NA
NA

NA

NA

NA
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2016 — 1144424

2015 ) 72>
2014 ) - > 501 7>

2013 ) 1 675000

2012 xsmooo

2011 xnoooo

2010 x57oooo

Ryc. 13 Liczba pobrar Raportdw Orphanetu we wszystkich jezykach od 2010 roku

Serwery produkcyjne zlokalizowane sg w jednym z najwiekszych cywilnych centréw danych, CINES
(Centre Informatique National de I'Enseignement Supérieur). W celu zapewnienia strukturalnego
bezpieczenstwa, serwery deweloperskie znajdujg sie w innym budynku INSERMu w poblizu CINES i
sg potaczone z nim tgczem swiattowodowym. Pozwala to na doskonata komunikatywnos¢ miedzy
serwerami produkcyjnymi, deweloperskimi i $rodowiskami kopii zapasowych. Architekture
serweréw przedstawiono na Ryc. 14.

Dziatajg rdine s$rodowiska produkcyjne: zaplecze biurowe, pre-produkcja, konserwacja i
programowanie. Z tego powodu, plan odzyskania aktywnosci (Activity Recovery Plan, PRA) witryny
Orphanetu jest bardzo skuteczny. Narzedzia stosowane w zapleczu biurowym przez zespét
koordynujacy we Francji i inne zesoty na Swiecie, dostepne sg przez serwery prywatnej sieci
wirtualnej (VPN, Virtual Private Network). W 2016 nie odnotowano powazniejszych problemow i
witryna www.orpha.net byfa fatwo dostepna pomimo zwiekszonej liczy odwiedzin, ktéra obecnie
siega prawie 4 milion odston miesiecznie. Ze wzgledédw bezpieczenstwa dokonalismy kilka
uaktualnien (PHP i serwerdéw OS).
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Ryc. 14 Struktura IT Orphanetu w 2016 roku

Witryna Orphanetu ma przyjazng dla uzytkownika strone startowg z ergonomicznie
zaprojektowanym dostepem do licznich ustug oferowanych przez Orphanet. Strona jest tak
zaprojektowana, by utatwi¢ dostep zwtaszcza dla oséb niedowidzacych (Ryc. 15). Zastosowano
powiekszone czcionki i informacje zorganizowano w tatwo dostrzegalnych blokach z
wyrdzniajgcymi sie ikonkami pozwalajgcymy uzytkownikom tatwiej poruszac sie po witrynie.
Wyszukiwarka choréb znajduje sie na srodku strony startowej.

Nowa odstona strony zostata zaplanowana dla uczczenia dwudziestolecia Orphanetu w 2017 roku,
przy czym wiekszo$¢ prac wykonano w 2016 roku. Jednym z nowych elementéw jest ‘menu
hamburgerowe’ na wszystkich stronach, pozwalajgce uzytkownikowm na dostep do kazdego z
produktéw i ustug Orphanetu niezaleznie od tego, na ktdrej stronie sie znajdujg. Popularna Seria
raportéw Orphanetu, ktdra dostarcza zagregowane dane Orphanetu na rézne tematy zwigzane z
chorobami rzadkimi i lekami sierocymi, ma odrebny blok ikon. OrphaNews, biuletyn dla
spotecznosci choréb rzadkich i narzedzie rozpowszechniania dla RD-ACTION, fatwo zauwazy¢
dzieki dedykowanemu blokowi, podobnie jak Orphadata i ORDO.
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Ryc. 15 Strony startowe portalu Orphanet w 2016 i 2017 roku

W celu ufatwienia uzytkownikom poruszanie sie po portalu, spis gtéwnych ustug figuruje na
stronie pomocy, “Help” . Ustugi sg podane wedtug kategorii, by dostosowaé sie do réznych
profilow uzytkownikéw. Nowy wyglad i funkcjonalnos¢ portalu byty pierwszym krokiem w
doskonaleniu dostepu do danych w bazie Orphanetu.

3.8.1. [INDEKSACJA PRZEZ WYSZUKIWARKI

Wedtug Google, o znaczeniu strony www.orpha.net $wiadczy liczba wynikéw otrzymanych
uzywajac nazwy portalu w kwerendzie: otrzymuje sie 1 960 000 odpowiedzi.

Uzytkownicy wchodzg na strone www.orpha.net gtdwnie za posrednictwem wyszukiwarek, czyli

przez wyszukiwania organiczne (54% sesji wedtug Google Analytics), a przez sam Google
przechodzi prawie 50% kwerend (Ryc. 16). Wyszukiwania organiczne odpowiadajg wynikom na
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stronach wyszukiwarek, powstajacych z powodu ich zwigzku z wyszukiwanymi hastami, w
przeciwienstwie do tych, powstajacych w odpowiedzi na reklame.

Inne witryny generujgce ruch na stronach Orphanetu przez linki odpowiadajg za 21% odwiedzin,
pozostale odwiedziny pochodzg z bezposredniego dostepu (zaktadki, 24%) i odestania.

Organic Search M Direct M Referral ™ Social

Ryc. 16 Rozktad réznych zZrédet ruchu
(Zrédto: Google Analytics, 1 stycznia 2016 do 31 grudnia 2016)

Ogrom informacji dostepnych w naszym portalu przycigga znaczng liczbe odwiedzin z powodu
duzego korpusu stéw kluczowych (zamiast po prostu niektdrych najczestszych stéw kluczowych).
Stowo kluczowe uzywane najczesciej, by otrzymac dostep do portalu to po prostu ‘Orphanet’.
Pozycjonowanie naszej strony jest typu “long tail”: ponad 300 000 réznych stéw kluczowych
generujg ruch na stronie.

Google Analytics pozwala swoim uzytkownikom $ledzi¢ odwiedziny z urzadzen mobilnych

(smartfondw i tabletédw): te odwiedziny odpowiadaty za 28% wszystkich odwiedzin w 2016 roku,
co jest wzrostem w porownaniu do poprzednich lat (20% w latach 2015 i 2014, i 23% w 2013 r.)

3.8.2. ODBIORCY STRONY INTERNETOWE!J

W 2016 roku zanotowano okoto 47,5 miliona odston, czyli

Orphanet website in  srednio okoto 130 000 odston dziennie (Fig. 17). Liczba ta
numbers jest wieksza w porédwnaniu z 2015 rokiem (82 000 odston

* 47,5 million pages viewed
* More than 12 million PDFs
downloaded

* Over 9 million visitors from 232
it dokumenty w tym formacie sg istotnym punktem wejscia i

dziennie), co jest wzrostem o 59%.

Narzedzie Google Analytics nie zlicza bezposrednich
dostepéw do dokumentéw w formacie PDF. Niemniej,

generujg statg liczbe odwiedzin: co miesigc dokumenty w
formacie PDF ogladane sg okoto million razy na stronie Orphanetu. To odpowiada okoto 12 112
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000 pobraniom w 2016 roku. Jest to spadek o okoto 2 miliona w poréwnaniu z 2015 rokiem, kiedy
odnotowalismy nietypowo duzg liczbe pobran, ktére obecnie mozemy zidentyfikowaé jako wynik
nasilonego pobierania tych dokumentdow przez roboty.

Uzytkownicy pochodzg z 232 panistw. Najwiecej odwiedzin notuje sie z nastepujgcych 10 panstw:
Francja, Wtochy, Meksyk, Hiszpania, Stany Zjednocznone, Niemcy, Brazylia, Kanada, Kolumbia i
Belgia.

Audience Overview 1Jan 2016-31 Dec 2016

Email Export + AdditoDashboard  Shortcut “This report is based on 100% of sessions. Learn more | Greater precision v | ¥

All Users + Add Segment
100.00% Sessions

Overview
fons v | VS Selecta metric Hourly Day | Week | Month

® Sessions

April 2016 July 2016 October 2016

B New Visitor M Returning Visitor
Sessions Users Page Views Pages/Session Avg. Session Duration

13,601,381 9,428,827 47,499,248 3.49 00:01:28

Bounce Rate % New Sessions

0.99% 68.66%

Ryc. 17 Odwiedziny strony Orphanetu w 2016 roku
(Zrédto: Google Analytics, 1 stycznia do 31 grudnia 2016 roku)

Narzedziem, ktorym badamy aktywnosc na portalu to Google Analytics. Pozwala ono na
monitorowanie trzech parametrow: sesje, uzytkownicy i odstony stron (to ostatnie wykazuje
wysoki stosunek odston/odwiedzajgcyh). Nalezy zwrdci¢ uwage na fakt, ze sposdb w jaki teraz
liczba uzytkownikéw i odston jest liczcona moze sie zmieni¢. Na przyktad, w 2014 roku, CNIL
(Commission nationale de l'informatique et des libertés: francuski urzad ochrony danych) zalecit,
zeby portale informowaty uzytkownikéw o stosowanych narzedziach pomiarowych stosowanych
na ich stronach, np. takich jak Google Analytics. Latem 2014 roku opracowalismy wyskakujgce
okienko, ktére wymagato aby uzytkownicy wyrazili zgode na taki sposéb pomiaru. W przypadku
odmowy lub braku dziatania (np. zmiany strony), uzytkownik i sesja nie bedg wiasciwie
rozpoznane przez narzedzie.

Liczba sesji wzrosta o 464% w 2016 w poréwnaniu z 2015 (Ryc. 18), podobnie jak liczba
uzytkownikéw (o 877%), podczas gdy przecietny czas trwania sesji byt prawie 60% krétszy w 2016
w porownaniu z poprzednim rokiem (1:28 minut w porownaniu z 3:34 minutami). Liczba stron
ogladanych podczas jednej sesji takze zmalata — o 72% w zesztym roku w porédwnaniu z
poprzednim. Wedtug Google Analytics, uzytkownicy tgczyli sie czesciej, ale korzystali krécej z
witryny, ogladajgc okoto 3,5 strony. Te istotne zmiany w statystykach sg najprawdopodobniej
wyrazem zmian w ustawieniach Google Analytics, zwtaszcza zmiany w ich definicji sesji.
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2015 [ 2408303

2014 [ 5222288

2013 | 7535100
2012 [ 4414102

2011 — 3521390

Ryc. 18 Ewolucja liczby sesji do 2016 roku (Zrédto: Google Analytics)

3.8.3. KRAJOWE STRONY ORPHANETU

Krajowe strony poswiecone kazdemi panistwu partnerskiemu pozwalajg im posiadac punkt wejscia
w ich ojczystym jezyku (jezykach). Strony krajowe podajg informacje o wydarzeniach w kraju,
wiadomosci i dostep do dokumentdéw na temat polityki paristwowe]j dotyczacej chordb rzadkich i
lekéw sierocych. Poza informacjami o znaczeniu krajowym, witryny umozliwiajg dostep do
miedzynarodowej bazy danych w siedmiu jezykach.

Od grudnia 2016 roku dziata 35 krajowych witryn. Niektére z nich wydawane sg wytgcznie w
jezyku narodowym, a inne majg uktad po angielsku i tylko obowigzkowe teksty (informacje
ogoblne) s w odpowiednich jezykach narodowych.

Ontologa chordb rzadkich Orphanetu (Orphanet Rare Disease

@
d
Ontology, ORDO) jest dostepna na trzech stronach O r O
internetowych: Bioportal, Orphadata oraz EBI Ontology Lookup
¢

Service.

W 2013 roku ontologia ORDO zostata opracowania wspdlnie przez Orphanet i Europejski Instytut
Bioinformatyczny (European Bioinformatics Institute, EMBL-EBI) w celu stworzenia
uporzadkowanego stownictwa uwzgledniajgcego zwigzki miedzy chorobami, genami i innymi
istotnymi cechami, tworzagc w ten sposdb pozyteczny zaséb dla komputerowej analizy chordb
rzadkich. ORDO wywyodzi sie z bazy danych Orphanetu i integruje nosologie (klasyfikacje choréb
rzadkich), zwigzki (powigzania miedzy genem a chorobg, dane epidemiologiczne) i powigzania z
innymi terminologiami (MeSH, UMLS, MedDRA), bazami danych (OMIM, Universal Protein
Resource Knowledge Base (UniProtkB), Human Genome Organisation Gene Nomenclature
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Committee (HGNC), ensembl, Reactome, IUPHAR, Genatlas) czy klasyfikacjami (ICD-10),
kompletnymi danymi epidemiologicznymi, mapowaniami i anotacjami gendw. Ontologia jest
utrzymywana przez Orphanet i zasilana nowymi danymi. Klasyfikacje Orphanetu mozna
przeglada¢ za posrednictwem ustugi wyszukiwania ontologii (OLS) prowadzonej przez EBI.
Aktualizacje ORDO przeprowadza sie dwa razy do roku wedtug wytycznych OBO o deprecjacji
termindéw. Stanowi oficjalng ontologie chordb rzadkich. Dostepnos¢ takich zwigzkéw miedzy
terminologiami medycznymi pozwala wykorzystaé choroby rzadkie jako o$ faczacg rdine
biologiczne, kliniczne lub genetyczne ontologie. To wspédtdziatanie pozwala przytgczy¢ nowe
zawartosci i stawia¢ nowe hipotezy badawcze na podstawie danych wczesniej nieskojarzonych ze
soba.

W 2016 roku pobrano ORDO 8 443 razy, podobnie jak w poprzednim roku.

Od kiedy Orphanet stat sie co raz bardziej znany jako g

wzorcowe zrédto dokumentacji chordb rzadkich, wzrasta O rp h O d t
liczba prosb kierowanych do Orphanetu o wysokiej jakosci

dane. W celu sprostaniu potrzebom zwigzanym z masowg ekstrakcjg danych, stworzono
Orphadata. Celem Orphadata jest przyczynianie sie do przyspieszania badan i rozwoju oraz
utatwienie globalnego przyjecia nomenklatury Orphanetu.

grﬁéacae;se(‘icata from Orphanet O r p h O d t

Home

Welcome to Orphadata

The mission of Orphadatais to provide the scientific community with a comprenensive, high-quality

About Orphadata
Catalogue of praducts (Academia)
and freely-accessible dataset related to rare diseases and orphan drugs, in a reusable format
Catalogue of products (Industy)
The epidemiological dataset is now available by request only.
How are the data produced?
Users from Academia can obtain access for free via signature of a data transfer agreement, please

About Orphanet see the catalogue (nitp Jcqi-bindocs/CataloguePdt-Academia.pdf) for more

information.
Access Orphaneti—]
Users from Industry can obtain access for a vearly fee via signature of a data ransfer agreement,

Contact please see the catalogue (1tio/wwworphadata ora/cqi-binid Industrypaf) for more

information.
FAQ

For more information on Xm formatfiles, see the users quide

See "How the data are produced

Freely accessible datasets

Freely-accessible dataset
Disorders, cross referenced with other nomenclatures new!

Orphanet classifications “'Rare TR Orphane
Diseases referenced
Phenotypes associated with rare disorders ?8}5’}?8? it

Disorders with their associated genes

Lingarisation of disorders SPARQ  therr associatec
ENDPOINT associated with rare
(beta) genes disorders

Orphanet Rare Disease Ontology

Sparal ENDPOINT

of disorders.

Documentation

Ryc. 19 Zrzut ekranu platformy Orphadata
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Za posrednictwem tej platformy, od czerwca 2011 roku mozliwy jest bezposredni dostep to
zbioréw danych Orphanetu w formacie umozliwiajgcycm wielokrotne wykorzystanie. Zbiory
danych dostepne sg w siedmiu jezykach: angelskim, francuskim, niemieckiem, wfoskim,
portugalskim, hiszpanskim i holenderskim. Czesc zbioréw jest udostepniona bezptatnie na
podstawie licencji Creative Commons, inne po podpisaniu umowy o transferze danych do celéw
naukowych (Tabela 7) lub umowy licencyjnej dla organizacji dziatajgcych dla zysku/firm (Tabela 8).

e Wykaz chordb rzadkich z odno$nikami do OMIM, ICD-10, MeSH, MedDRA, UMLS, GARD
oraz genow w HGNC, OMIM, UniProtkB, IUPHAR i Genatlas. Anotacje o typologii chordb i
genodw oraz o zwigzkach gen-choroba. Definicje chordb rzadkich.

e Klasyfikacja chordb rzadkich utworzona przez Orphanet na podstawie literatury i
klasyfikacji uzgodnionych miedzy ekspertami.

e Fenotypy zwigzane z chorobami rzadkimi (anotacje stosujgce terminy HPO) oraz czestosc
ich wystepowania.

e Linearyzacja choréb rzadkich: do celdw analitycznych, kazda choroba jest przypisana do
preferowanej klasyfikacji (linearyzacja) przez stworzenie linku do nagtowka klasyfikacji
jednostki.

e Ontologia chordb rzadkich Orphanetu (ORDO)

Tabela 7 Produkty dostepne bezptatnie ze strony Orphadata

o Woykaz lekéw sierocych bedacych na kazdym etapie rozwoju, od oznaczenia jako sierocy
przez EMA do etapu dopuszczenia do obrotu, z odnosnikami do choréb.

e Streszczenia o kazdej chorobie rzadkiej w siedmiu jezykach (angielskim, francuskim,
niemieckim, wtoskim, hiszpanskim, portugalskim, holenderskim)

e Adresy innych stron internetowych podajgcych informacje o okreslonych chorobach
rzadkich

e Dane epidemiologiczne zwigzane z chorobami rzadkimi na podstawie pismiennictwa
(czestos¢ wystepowania w danym punkcie, czesto$¢ wystepowania przy urodzeniu,
czestos¢ wystepowania w trakcie zycia, lub liczba opisanych rodzin wraz z odpowiednimi
interwatami dla kazdego regionu geograficznego; sposdéb dziedziczenia, interwaty dla
wieku wystgpienia pierwszych objawow i wieku zgonu)

e Katalog ustug specjalistycznych podajgcy informacje o centrach eksperckich, laboratoriach
medycznych, badaniach diagnostycznych, projektach naukowych, badaniach klinicznych,
rejestrach pacjentéw, baz danych o mutacjach, biobankach i organizacjach pacjentéw z
dziedziny chordb rzadkich w kazdym z krajow sieci Orphanetu.
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Tabela 8 Produkty dostepne na portalu Orphadata po podpisaniu umowy o transferze
danych/umowy licencyjnej

Orphadata wydaje przewodnik (guide) dla uzytkownikéw, w ktérym podaje definicje i opisy
elementow zbioru danych i daje dostep do procedur Orphanetu waznych dla uzytkownikéw
danych, np. metodologie korelowania regut kodowania chordb rzadkich ICD10 (methodology of
alignment of ICD10 coding rules for rare diseases) i metodologie linearyzacji (methodology of

linearisation).

Tylko dane nieimienne sg dostepne, zgodnie z prawami ochrony danych osobowych. Zbiér danych
jest uaktualniany miesiecznie i data ostatniej aktualizacji jest podana.

W 2016 roku, pobrano produkty Orphadata ponad 168 800 razy, przecietnie 14 060 razy w
miesigcu. Jest to spadek o 16% w pordwnaniu z 2015 rokiem (Ryc. 21). Spadek ten jest
najprawdopodobniej wynikiem przeniesienia danych epidemiologicznych z czesci swobodnie
dostepnej portalu do czesci wymagajgcej podpisania umowy DTA lub wykupienia licencji.

2016 168794
2015 200811
2014 168296
2013 118000
2012
2011
0 50000 100000 150000 200000 250000

Ryc. 20 Liczba pobrar ze strony Orphadata od pofowy 2011 roku

Najczesciej pobierany produkt Orphadata w 2016 roku byt wykaz choréb wraz z objawami
klinicznymi (Ryc. 21).
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Geny; 4% Linearyzacja Wykaz choréb
5b

rzadkich z
odnosnikami; 21%

Tezaurus objawow
klinicznych; 4%

Epidemiologia,

Objawy klinczne
anotacje; 12%

anotacje; 31%

Klasyfikacje; 27%

Ryc. 21 Rozktad pobrarn ogdlnie dostepnych zbioréw danych Orphadata w 2016 roku.
Uwzgledniono zbidr danych epidemiologicznych, ktdry od pazdziernika 2016 roku dostepny jest
tylko na podstawie DTA lub opftaty licencyjne;.

[fgcznie 167 957 pobran]

Dziatalnos¢ Encyklopedia; 15%
naukowa; 24%

Organizacje
pacjentéw; 8%

tra eksperckie;
9%

Laboratoriai

. 290
Leki sieroce; 32% badania; 12%

Ryc. 22 Rozktad pobran zbioréow danych dostepnych na zyczenie z Orphadata w 2016 roku [tgcznie
837 pobran]

3.10.1. DODATKOWE FUNKCIONALNOSCI W 2016 ROKU

W 2016 roku uaktualniono katalog Orphadata i przewodnik uzytkownika. Udostepniono tez punkt
koncowy SPARQL (wersja beta) dla ogdlnie dostepnych danych.

Ze wzgledu na koszt tworzenia zbioru danych epidemiologicznych, zdecydowano by dane te
udostepniac na podstawie umowy o przekazywaniu danych (DTA) dla uzytkownikow akademickich
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oraz optaty licencyjnej dla uzytkownikéw prywatnych poczawszy od pazdziernika 2016 roku. Ta
informacja byfa podana na stronie internetowej Orphadata.

OrphaNews jest dwutygodnikiem wydawanym dla spotecznosci choréb rzadkich, w ktérym mozna
znalez¢ przeglad wiadomosci naukowych i politycznych o chorobach rzadkich i lekach sierocych.
Prenumerata jest bezptatna. Dwa razy w miesigcu dokonuje sie przeglad literatury w celu
uaktualnienia bazy danych Orphanetu i zebrania wiadomosci zaréwno naukowych, jak i
politycznych dla publikacji w Orphanews. Wybor artykutéw dla biuletynu zatwierdzany jest przez
wielodyscyplinarng rade redakcyjng. Wiadomosci pochodzg tez od punktéw kontaktowych z
kazdego kraju nalezgcego do konsorcjum Orphanetu.

OrphaNews International jest finansowane przez DG SANTE RD-ACTION Joint Action N° 677024
Komisji Europejskiej i jest narzedziem publikacji informac;ji tego wspdlnego dziatania. OrphaNews
France otrzymuje finansowanie od francuskiego stowarzyszenia ds. dystrofii miesniowej (French
Muscular Dystrophy Association, AFM), podczas gdy OrphaNews jest finansowane przez Genzyme.
Pod koniec 2016 roku biuletyn zostat przeniesiony do nowego narzedzia (Ryc. 24) w celu
doskonalenia jego wygladu, nawigacji po nim i udostepnieniu lepszych funkcji wyszukiwania za
posrednictwem tezaurusa stéw kluczowych: pierwsze wydania w nowym formacie zostaty
opublikowane na poczatku 2017 roku.

74

orphaNews rais -y

Orj
P DhO"\JeWS s
" e

o(phoN_eWs France -

\ga;r" ©

Ryc. 23 Strona startowa OrphaNews w 2016 roku
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orphanet kah W [ e

orphaNews

RD-Action newsletter for the rare disease community @

Edition of 21 July 2017

rphans Creation of a national coordination for rare diseases in
sporipeon Switzerland

Ryc. 24 Strona startowa OrphaNews w 2017 roku

W 2016 roku, biuletyn OrphaNews w wersji angielskiej miat ponad 16 000 prenumeratoréw, a
OrphaNews w wersji francuskiej — ponad 11 000 i OrphaNews po wtosku, ponad 7 000.

3.12. Ustugi Orphanetu: Aplikacje mobilne

Do danych Orphanetu mozna uzyskaé¢ dostep za posrednictwem dwdch aplikacji mobilnych.

orphanet

The portal for rare diseases and orphan

dnugs orphahet

Rare diseases are rare, but rare disease
patients are numerous

ER !nserm -

Ryc. 25 Aplikacje mobilne Orphanet i Orpha Guides

Orphanet jest aplikacjg pozwalajacg uzytkownikom uzyskaé dostep do wykazu chordb rzadkich,
informacji tekstowych o okreslonej chorobie i powigzanych $wiadczeniach, a takze do Wytycznych
w stanach nagtych. Aplikacja jest dostepna dla systemoéw iOS i Android we wszystkich jezykach
witryny Orphanetu.
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Orpha Guides jest aplikacja w jezyku francuskim udostepniajacg informacje o francuskich
krajowych mechanizmach wsparcia dla pacjentédw i ich rodzin oraz o czynnosciowych skutkach
ponad 100 chordéb rzadkich. Aplikacja dziata w systemach iOS i Android.

Orphanet Journal of Rare Diseases (OJRD) jest ogdlnodostepnym czasopismem online zajmujgcym
sie wszystkimi aspektami chordb rzadkich i lekdw sierocych. W pismie ukazuja sie wysokiej jakosci
artykuty przeglagdowe na temat okreslonych choréb rzadkich. Ponadto, redaktorzy mogga rozwazy¢
publikacje artykutéw z wynikami badan klinicznych, zaréwno pozytywnymi, jak i negatywnymi
oraz artykutéw o tematyce zdrowia publicznego zwigzanego z chorobami rzadkimi i lekami
sierocymi. Pod koniec pierwszego roku ukazywania sie (2006), OJRD zostat objety indeksacjg w
Medline i po zaledwie dwdch latach publikacji zostat wybrany przez Thomson Scientific. Jego
obecny wspdtczynnik cytowania (impact factor) wynosi 3,507.

4. Uzytkownicy

4.1.

Badanie internetowe prowadzono przez cztery tygodnie w styczniu 2017 rolu. Zadowolenie
uzytkownikéw portalu oceniano przez poproszenie ich o odpowiedZz na na zamieszczony na
stronie . tacznie 4071 uzytkownikéw wzieto udziat w badaniu.

Ponizsze wyniki powstaty na podstawie odpowiedzi udzielonych we wszystkich jezykach
(holenderskim, angielskim, francuskim, niemieckim, wtoskim, portugalskim i hiszparnskim). Wiecej
wynikéw tego badania mozna znaleZé w raporcie z Serii Raportéw Orphanetu poswieconemu
badaniu z 2016 roku ( 2016 survey).

W jakiej roli DZIS korzystasz z witryny Orphanetu?
Pytanie to zadano, by okresli¢ profil uzytkownikdéw Orphanetu. Zaproponowano siedem kategorii

do wyboru (tj. pracownik stuzby zdrowia, pacjent/otoczenie pacjenta, badacz, przemyst, osoba
zarzadzajgca stuzbg zdrowia/decydent w sprawach ochrony zdrowia, student) oraz miejsce do
wpisania innej kategorii zawodowej. Mozna byto da¢ tylko jedng odpowiedZ. Odpowiedzi z
kategorii ,,inna” przypisywano do jednej z siedmiu proponowanych jesli byta taka mozliwosé.
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Inny 4%

Student 18%

Edukacja/komunik
acja 2%

Pracownik stuzby

H 0,
Menadzer/ zdrowia 48%

decydent 1%

Przemyst 2%

Nauka 3%

Pacjent/rodzina /
organizacja
pacjentéow 22%

Ryc. 26 Typy uzytkownikéw Orphanetu (procent tqcznej liczby odpowiedzi) n = 4010

Najwiekszg kategorig odpowiadajacych to pracownicy stuzby zdrowia (48%) (Ryc. 26). Drugg co do
wielkos$ci kategorig sg pacjenci i ich otoczenie (w tym organizacje pacjentéw, stowarzyszenia i
grupy wsparcia) — 22% odpowiadajgcych. Wielu studentéw takze korzysta z Orphanetu (18%). W
kategorii ,inny” znaleZli sie respondenci pracujacy w opracowywaniu norm terminologicznych,
nadzorowaniu i wprowadzaniu danych biologicznych baz danych oraz z niepowigzanych zawddow
i respondenci zainteresowani chorobami rzadkimi, ale ktéorzy nie zdeklarowali swojej

przynaleznosci do zadnej kategorii.

Jak czesto odwiedzasz Orphanet?

Mozna byto udzieli¢ tylko jednej odpowiedzi. Okoto 56% respondentdow okreslito sie jako statych
uzytkownikéw, a 20% odwiedzato Orphanet po raz pierwszy.
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1 First visit
M Over twice a year
M Over twice a month

1 Over twice a week

Ryc. 27 Czestotliwosc odwiedzin respondentéw (n = 3646)

W tym roku byto 6% mniej pierwszorazowych uzytkownikéw w poréwnaniu z ubiegtym rokiem
(26%) i 5% wiecej uzytkownikdw korzystajgcych z Orphanetu dwukrotnie w miesigcu

Jakiego rodzaju informacji poszukujesz podczas OBECNEGO POtACZENIA z Orphanetem?

To pytanie zadano, by okreslic rodzaj poszukiwanej informacji. Mozna byto udzieli¢ wiecej niz
jedng odpowiedz.
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A specific disease

Rare diseases in general

Clinical guidelines

Genes

Laboratories/tests

Epidemiology

Disabilities

Specialist clinics/ centres of expertise
Rare disease nomenclature/codes
Classifications

Research projects

Clinical trials

Patient organisations

A specific orphan drug

Orphan drugs in general

About the Orphanet project
Registries

Datasets for research

Newsletter

Visit to register your activity in Orphanet
Other (please specify)

Don’t know — just curious

19,4%
16,6%
15,6%
13,4%
12,8%

11,1%
10,0%
7,8%
7,6%
7,4%
7,1%
6,9%
3,6%
3,2%
2,2%
2,2%
2,2%
1,5%
0,7%
2,0%
3,8%

80,6%

0,0% 10,0% 20,0% 30,0% 40,0% 50,0% 60,0% 70,0% 80,0% 90,0%

Ryc. 28 Informacje poszukiwane przez respondentéw podczas potgczenia z Orphanetem (procent

tgcznej liczby respondentow n = 3927)

Wyniki pokazujg wyrazny trend: wiekszos¢ respondentow szukata informacji o okreslonej chorobie
(81%). Nasi odwiedzajacy szukaja takze informacji o chorobach rzadkich ogdlnie (20%),
wytycznych postepowania klinicznego (17%), genach (16%), laboratoriach/badaniach (13%) i
epidemiologii (13%). Mniejszy odsetek respondentéw szukato informacji o innych swiadczeniach
specjalistycznych: klinikach specjalistycznych (10%), projektach naukowych (7%), badaniach
klinicznych (7%), organizacjach pacjentéow (7%). 8% uzytkownikéw szukato informacji zwigzanej z
nomenklaturg i kodowaniem choréb rzadkich i 8% szukato informacji o klasyfikacji choréb
rzadkich. W poréwnaniu z zesztorocznym badaniem, poszukiwania informacji ogdélnych o
chorobach rzadkich wzrosty o 6 punktéw procentowych.

Gtéwnym powodem odwiedzin we wszystkich kategoriach odwiedzajgcych to poszukiwanie

informacji o okreslonej chorobie.

Jak oceniasz przydatnos$¢ nastepujgcych ustug Orphanetu dla twoich wtasnych potrzeb?

Raport z dziatalnosci Orphanetu w 2016 roku

53




Uzytecznos$¢ produktéw Orphanetu oceniono za pomocg tego pytania. Wszystkim respondentom
zadano to pytanie z wyjatkiem odwiedzajgcych po raz pierwszy, poniewaz celem byta ocena
uzytecznosci dostepnych narzedzi i ustug dla potrzeb uzytkownikéw na podstawie doswiadczenia
uzytkownika i aby sprawdzi¢, czy wiedza o istnieniu réznych oferowanych ustug. Dla kazdego
produktu 2600 respondentéw mogto udzieli¢ tylko jedng odpowiedZ. Zastosowano po raz
pierwszy nowg skale oceny ustug wedtug wtasnych potrzeb: ++, +, -, - -. Dwie inne opcje byty
mozliwe: ‘Nie uzywam tej ustugi’, i ‘Nie wiedziatem/wiedziatam, ze Orphanet oferuje tg ustuge’.
Wyniki pokazujg, ze ustugi Orphanetu sg wysoko cenione, ale niedostatecznie dobrze znane.

Aby oceni¢ przydatnosé produktéw Orphanetu dla kazdego respondenta, przeanalizowano
odpowiedzi na to pytanie. Produkt uznano za przydatny, jezeli respondent zaznaczyt odpowiedz
‘++' lub ‘+" w skali zaproponowanej do oceny przydatnosci ustug Orphanetu. Procent odpowiedzi
obliczono na podstawie wszystkich odpowiedzi dla tego produktu odejmujgc odpowiedzi ‘Nie
uzywam tej ustugi’ i ‘Nie wiedziatem, ze Orphanet oferuje takg ustuge’ aby dac lepszy obraz
uzytecznosci produktéw wedtug respondentédw swiadomych istnienia tych ustug i korzystajgcych

] I)

z nich (tj. taczna liczba odpowiedzi = odpowiedzi uzywajacych skale ‘++, ‘+’, ‘-,

Texts on diseases 96%
List of diseases and classifications 95%
Clinical guidelines 90%
Epidemiological data 89%
Directory of expert centres 88%
Directory of medical laboratories/ diagnostic tests 86%
Genes 86%
Indexation of diseases with functional consequences 84%
Orphanet Report Series - List of rare diseases 83%
Cross-referencing of terminologies 83%
Emergency guidelines 83%
Directory of patient organisations 81%
Orphanet national websites 80%
Search by sign facility 79%
Orphacode nomenclature 78%
Directory of clinical trials 78%
Orphanet Report Series on epidemiology of Rare Diseases 77%
Directory of research projects 77%
Disability factsheets 75%

OrphaNews newsletter 72%
Directory of orphan drugs 70%
Directory of registries 70%
Orphanet Report Series on Orphan Drugs 69%
Orphadata (downloadable Orphanet datasets) 67%
Orphanet mobile app 64%

ORDO: Orphanet Rare Diseases ontology 63%

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

Ryc. 29 Najbardziej pozyteczne ustugi oferowane przez Orphanet wedtug respondentow
(odpowiedzi “++" lub “+’ na skali przydatnosci).
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Wyniki pokazujg podobne trendy do tych zauwazonych w badaniu w poprzednim roku.
Najbardziej pozyteczne ustugi Orphanetu, wedtug naszych uzytkownikéw, to teksty o chorobach
(96%) i wykaz chordb i klasyfikacji (95%). Dane dotyczace epidemiologii chordb rzadkich tez s3
bardzo cenione (89%), podobnie jak wytyczne postepowania klinicznego udostepnianie za
posrednictwem Orphanetu (90%). Katalog ustug specjalistycznych byt wysoko ceniony (88% tych
respondentéw, ktdrzy wiedzieli o tej ustudze i z niej korzystali), tak jak katalog laboratoriéw
medycznych (86%) oraz informacja o genach (86%). Opatrzenie przypisami dotyczacymi skutkéw
czynnos$ciowych chordb jest bardzo doceniane przez 84% tych respondentow, ktorzy wiedzieli o

tej ustudze i korzystali z niej. Ustuge te uruchomiono w Internecie w czerwcu 2016 roku.

Analiza odpowiedzi ‘Nie wiedziatem, ze Orphanet oferuje takg ustuge’ wskazuje na to, ze nasi

uzytkownicy nie sg dostatecznie poinformowani o zakresie naszych produktdéw i ustug.

ORDO: Orphanet Rare Diseases ontology
Orphadata (downloadable Orphanet datasets)
Orphanet mobile app

Orphanet Report Series on Orphan Drugs
OrphaNews newsletter

Search by sign facility

Disability factsheets

Directory of orphan drugs

Orphanet Report Series on epidemiology of Rare Diseases
Orphanet national websites

Directory of registries

Orphanet Report Series - List of rare diseases
Indexation of diseases with functional consequences
Directory of clinical trials

Directory of research projects

Directory of medical laboratories/ diagnostic tests
Directory of expert centres

Emergency guidelines

Orphacode nomenclature

Directory of patient organisations
Cross-referencing of terminologies
Clinical guidelines
Genes
List of diseases and classifications
Epidemiological data

Texts on diseases

18%
17%
16%
16%
15%
14%
14%
14%
14%
14%
10%
7%
6%
5%
3%

38%
36%

36%

5% 10% 15% 20%

25%

30%

35%

40%

Ryc. 30 Najmniej znane produkty Orphanetu (respondenci odpowiadajgcy ‘Nie wiedziatem, ze taka
ustuga istniata’)
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ORDO, Ontologia choréb rzadkich Orphanetu uruchomiona w 2013 roku, jest nieznana 38%
naszych uzytkownikéw, niemniej wsrdod uzytkownikéw tego produktu jest dobrze oceniana — 63%
bardzo wysoko ocenia te ustuge): odbiorcg celowym tej ustugi sa badacze, w szczegdlnosci
zajmujacy sie bioinformatyka, co moze ttumaczyé dlaczego jest wzglednie nieznana osobom
odpowiadajgcym w badaniu. Podobnie, Orphadata, strona pozwalajgca uzytkownikom na
pobranie zbioréw danych Orphanetu do celéw naukowych, jest dos¢ dobrze oceniana, ale jest
jedna z najmniej znanych ustug (36% respondentéw). Ta ustuga zostata uruchomiona w 2011 roku
i jest skierowana na badania naukowe, co moze ttumaczyé, dlaczego nie jest znana i uzywana
przez wiekszo$¢ uzytkownikéw Orphanetu. Jak poprzednio stwierdzono, aplikacja mobilna
Orphanetu nie jest dobrze znana (36% respondentdéw nie wiedziato o jej istnieniu, w poréwnaniu z
41% w zesztorocznym badaniu).

Teksty dotyczace chordéb pozostajg najlepiej znanymi produktami gdyz tylko 3% respondentdéw nie
wiedziato o ich istnieniu; tylko 5% nie wiedziato o danych epidemiologicznych udostepnianych
przez Orphanet a tylko 6% nie wiedziato o istnieniu wykazu chordb i klasyfikacji.

Analiza ta pomoze zespotowi Orphanetu zaplanowac akcje informacyjne w przysztosci, zwtaszcza o
nowszych ustugach, takich jak Ontologia i Orphadata.
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5. Sieci wspdlpracy: wspédtpraca krajowa i miedzynarodowa
Orphanetu

Orphanet wierzy w skutecznosé dzielenia sie danymi i specjalistyczng wiedzg w celu pogtebienia
zrozumienia chordb rzadkich i sprostania oczekiwaniom réznych zainteresowanych.

Dzieki informacjom naukowym o chorobach rzadkich generowanym przez Orphanet i
sprawdzanym przez ekspertdw, Orphanet jest czesto zapraszany przez liczne projekty do
wnoszenia do nich swej wiedzy specjalistycznej.

Z tych powoddéw powstajg nowe wspotprace i partnerstwa skutkujgce intensywng naukowa
wspotpracy opisang ponize;.

Zespoty Orphanetu aktywnie biorg udziat w opracowywaniu Planéw lub Strategii Narodowych
dotyczacych choréb rzadkich, poniewaz ich cztonkowe uznawani sg za krajowych ekspertow.

Orphanet wymieniany jest albo jako portal referencyjny dla chordb rzadkich lub jako gtéwne
zrédto wiedzy o chorobach rzadkich w zaleceniach i proponowanych dziataniach w wiekszosci
plandéw lub strategii krajowych uchwalonych dotychczas.

Niemcy

Orphanet-Niemcy bierze obecnie udziat w dwéch dziataniach otrzymujacych finansowe wsparcie
niemieckiego ministerstwa zdrowia: (1) SE-ATLAS jest wspdlnym projektem uniwersytetow w
Moguncji, Orphanetu-Niemcy i osrodkéw dla choréb rzadkich we Frankfurcie i Tybindze, majgcym
na celu przeprowadzi¢ innowacje sposobu prezentowania zaktadow opieki zdrowotnej dla
pacjentéw z chorobami rzadkimi w Niemczech przez stworzenie interaktywnej mapy
geograficznej. (2) PORTAL-SE jest projektem siostrzanym uniwersytetow w Hanowerze, Fryburgu i
Moguncji, Izby Lekarskiej Dolnej Saksonii i Orphanet-Niemcy, ktdrego celem jest stworzenie
koncepcji centralnego portalu informacyjnego utatwiajgcego dostep do informacji o wszystkich
aspektach choréb rzadkich w sposéb przyjazny dla uzytkownika. Zaden z tych projektéw nie
planuje stworzenia nowych baz danych. Orphanet-Niemcy pozostanie, wedtug Niemieckiego Planu
dotyczgcego Chordéb Rzadkich (German Action Plan on Rare Diseases), centralng platforma
informacyjng w tym wzgledzie.

Holandia

Minister Zdrowia, Opieki Spotecznej i Sportu Holandii mianowat NFU, Holenderskg Federacje
Uniwersyteckich Osrodkéw Medycznych, koordynatorem do identyfikacji i dokumentacji
holenderskich centréw eksperckich dla choréb rzadkich wraz z Orphanet-Holandia i VSOP
(organizacja parasolowa dla organizacji rodzicdw i pacjentéw z genetycznymi, wrodzonymi i
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rzadkimi chorobami). Potencjalne centra eksperckie zostaty ocenione na podstawie kryteridw
EUCERD ustalonych na poziomie europejskim, ktére obejmujg obecnos¢ wytycznych, protokotéw,
norm i wyznacznikéw opieki i jako réwnie istotne oceniajg badania naukowe, zwigzki z
organizacjami pacjentdéw oraz sposob, w jak ciggtos¢ pracy osrodka jest gwarantowana w ramach
instytutu. NFU opublikowata procedure na jej stronie internetowej (po holendersku;
www.nfu.nl/patientenzorg/complexezorg/procedure-expertisecentra). W pierwszej rundzie,

oceniono 288 osrodkéw z uniwersyteckich centréw medycznych, w drugiej rundzie oceniono 125
osrodkéw zaréwno uniwersyteckich, jak i nieuniwersyteckich z wiodacych szpitali. W obu
rundach oceny, minister wyznaczyt oficjalne holenderskie centra eksperckie. Wszystkie 302 centra
podane sg w witrynie Orphanetu przez holenderskiego informatyka. Liste mozna tez zobaczy¢ na
stronie internetowej Erfocentrum www.erfelijkheid.nl.

Wiochy

Wioskie ministerstwo zdrowia wymienito Orphanet jako Zrédto w nowej wers;ji (lipiec 2016)
Dekretu Ministra z dnia 09 grudnia 2015 roku o wtasciwym zlecaniu (witoski tytut dekretul
,Condizioni di erogabilita e indicazioni di appropriatezza prescriptionva delle prestazioni di

assistenza ambulatoriale erogabili nell'ambito del Servizio sanitario nazionale”). Dekret ustanawia

okreslone warunki dla laboratoriéw wykonujgcych badania genetyczne we Wtoszech (,,Condizioni
di erogabilita”, jak doniesiono w ,Allegato 1” Dekretu). W szczegdlnosci, co do badan
genetycznych dokument zawiera nastepujgce odniesienie do bazy danych Orphanetu: ,W celu
zidentyfikowania pojedynczych gendéw nalezy kierowac sie genami wymienionymi w bazie danych
Orphanetu jako majgcymi wartosé diagnostyczng”. To wigczenie Orphanetu do wtoskich struktur
prawnych stanowi kamien milowy w konsolidacji Orphanetu jako uprawionego Zrédta informacji o
chorobach rzadkich we Wtoszech.

5.2.1. PRzYJECIE NOMENKLATURY ORPHANETU W INFORMATYCZNYCH SYSTEMACH OPIEKI ZDROWOTNEJ

Aby zwiekszy¢ wykrywalnos¢ chordb rzadkich w informatycznych systemach opieki zdrowotnej i
zwiekszy¢ wyrdznienie kazdej choroby rzadkiej w krajowych systemach zdrowotnych i
refundacyjnych, Orphanet opracowat unormowang nomenklature opartg na dowodach:
nomenklature ORPHA. Sktada sie ona z unikatowego i stabilnego numeru ORPHA przypisanemu
kazdemu wpisowi do wykazu. Numer ORPHA moze stuzy¢ celom kodyfikacyjnym.

W 2014 roku, Komisja grupy eksperckiej ds. chordb rzadkich przyjeta zalecenie/rekomendacje
(recommendation) dotyczace sposobdéw udoskonalenia kodyfikacji choréb rzadkich. W tym

dokumencie, Panstwa Cztonkowskie zacheca sie do rozwazenia i zbadania mozliwosci stosowania
kodéw ORPHA na poziomie krajowym i do wigczenia kodyfikacji chordb rzadkich jako czes$¢ swoich
narodowych plandéw/strategii dotyczacych tych choréb. Wsparcie dla duzej liczby Panstw
Cztonkowskich, ktére juz wyrazity zainteresowanie wdrozeniem kodéw ORPHA (komplementarnie
do istniejgcych systeméw kodujgcych) oferowane jest przez dedykowany pakiet roboczy (WP5)
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biezgcego Joint Action for Rare Diseases RD-ACTION (www.rd-action.eu). Efektami tego pakietu

roboczego sg juz przeglady obecnych stanéw kodyfikacj (a_survey of current codification

situations) w Panstwach Cztonkowskich, dokument przeglagdowy istniejgcych technicznych
wdrozen dla kodowania chordéb rzadkich review document of existing technical implementations

for RD coding, oraz standardowa procedura i wskazéwki dla kodowania przy pomocy kodéw
ORPHA (Standard procedure and guide for coding with Orphacodes), wersja beta pliku gtéwnego

(beta version of a master coding file) i szczegdty techniczne dla wdrozenia tego pliku

(specifications for the implementation of this file). Utworzono tez szczegdty techniczne dla

zintegrowanej aplikacji kodujacej kodami ORPHA (Specifications for an integrated coding

application with Orphacodes).

Cwiczenia z mapowania (mapping_exercise) kodami ORPHA w Europie s3 przeprowadzane w

ramach RD-Action i bedg dostepne w 2017 roku. Kilka panstw juz powzieto okreslone kroki w
kierunku wdrazania kodow ORPHA w ich systemach opieki zdrowotnej (Portugalia, Niemcy,
Francja, Belgia, Wtochy, Norwegia, totwa, Republika Czeska, Wegry, Cypr, Szwajcaria) i krajowe
zespoty Orphanet odgrywaja kluczowg role zwtaszcza w nastepujacych panstwach:

Francja

W 2012 roku postanowiono, ze baza danych francuskiego systemu szpitalnego bedzie stosowata
kody ORPHA u wszystkich hospitalizowanych pacjentéow. Celem byta lepsza identyfikacja
pacjentéw systemu opieki zdrowotnej tak, by lepiej poznac $ciezki, jakimi poruszali sie w systemie
opieki. Kody ORPHA wprowadzono do systemu kodowania w dodatku do koddéw z ICD-10. Takze z
powodu wdrazania elektronicznej dokumentacji medycznej we Francji, francuskie ministerstwo
zdrowia powotato komitet doradczy dla kodyfikacji choréb rzadkich, w ktdrym Orphanet odgrywa
wiodaca role. W styczniu 2016° wydano memorandum rzadowe adresowane do centréw
referencyjnych i kompetencji i stanowigce, ze kodowanie pacjentéw z chorobami rzadkimi kodami
ORPHA jest obowigzkowe we Francuskim Repozytorium Danych o Chorobach Rzadkich (BNDMR).
Orphanet i BNDMR opracowaty wytyczne dla kodowania choréb rzadkich w BNDMR. Pomoze to w
zbieraniu danych, ktére majg by¢ wigczone w BNDMR, ktdre ulegto cze$ciowemu zniszczeniu pod
koniec 2016 roku. W przysztosci kodowanie kodami ORPHA bedzie rozszerzone na inne sektory
systemu opieki zdrowotne;.

Niemcy

W lipcu 2013 roku rozpoczat sie trzyletni projekt uaktualniania niemieckiego ICD-10 (ICD-10GM).
Orphanet-Niemcy jest partnerem w tym projekcie i udostepnia DIMDI (Niemieckiemu Instytytowi
Dokumentacji i Informacji Medycznej) niemieckie ttumaczenie terminéw dotyczacych choréb
rzadkich. Projekt zamierza zintegrowac klasyfikacje chordb Orphanetu przez dodane kodéw
ORPHA a takie stuzy rozszerzeniu wykazu choréb rzadkich w ICD-10GM. Dostosowanie
niemieckiej terminologii choréb obu systeméw powinno doprowadzi¢ do wiekszej spdjnosci
miedzy nimi.

® http://circulaire.legifrance.gouv.fr/pdf/2016/01/cir 40460.pdf
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Holandia

RIVM, Narodowy Instytut Zdrowia Publicznego i Srodowiska, ktéry koordynuje ten project w
imieniu Ministerstwa, rozpoczat poréwnanie klasyfikacji choréb Swiatowej Organizacji Zdrowia
(WHO; WHO-FIC Update and Revision Committee) z klasyfikacjg Orphanetu. Kierownicy projektu
RIVM pracujg w Scistej wspétpracy z Orphanet-Holandia nad tym projektem w ramach pakietu
roboczego 5 projektu RD-ACTION.

5.2.2. WspPOtPRACAZ WHO

Swiatowa Organizacja Zdrowia (WHO) i Orphanet wspdtpracujg nad uaktualnieniem
Miedzynarodowej Klasyfikacji Chordb (International Classification of Diseases, ICD-11).
Orphanetowi powierzono role instytucji operacyjnej przygotowujgcej propozycje
zwigzane z chorobami rzadkimi dla ICD-11. Specjalna grupa do tego celu, The Rare
Diseases Topic Advisory Group (RD-TAG) kierowata wiec procesem przygotowania i
recenzowania przez ekstpertéw propozycji w celu wtaczenia choréb rzadkich do kazdego
wiasciwego rozdziatu elektronicznej wersji ICD-11. W 2013 roku, wersja beta ICD-11
zostata wydana. Zawierata ponad 5 000 rzadkich chordb i propozycja wtgczenia wszystkich
choréb w bazie Orphanetu do ICD11 zostata przedtozona. Wersja beta jest dostepna pod
tym linkiem here do publicznej konsultacji. Prace trwajg nad plikiem mapujacym ICD11 z
liczbami ORPHA, ktéry zostanie opublikowany wraz z publikacjg ICD11.

5.2.3. WsPOtPRACA Z IHTSDO

Wspodtpraca z Miedzynarodowa Organizacja ds. Rozwoju Standardéw Terminologii Medycznej
(International Health Terminology Standards Development Organisation, (IHTSDO) trwa w celu
uwzglednienia choréb rzadkich w SNOMED-CT oraz by skorelowaé¢ kody ORPHA z terminami
SNOMED-CT. Pomoze to w identyfikacji pacjentow z chorobami rzadkimi w systemach
informatycznych krajow, w ktérych przyjeto SNOMED-CT. Plik korelujgcy bedzie dostepny w 2019
roku.

5.3.1. WsPOtPRACA Z RD-CONNECT

Ustanowiono partnerstwo miedzy Orphanet and RD-Connect. RD-Connect jest projektem
finansowanym przez Unie Europejskg (2012-2018) majacym na celu stworzenie zintegrowanej
platformy tgczacej bazy danych, rejestry, biobanki i bioinformatyke kliniczng do celdw badan nad
chorobami rzadkimi. Partnerstwo to bedzie skupiato sie na dzieleniu sie danymi o biobankach i
rejestrach miedzy Orphanetem i RD-Connect w celu wzbogacenia obu baz danych. Techniczne
wdrozenie partnerstwa planowane jest w 2017 roku.
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5.3.2. PORTAIL ROMAND DES MALADIES RARES

Trwa wspotpraca ze szwajcarskim portalem ‘Portail Romand des maladies rares’
(www.infomaladiesrares.ch) w celu zwiekszenia widocznosci centrow eksperckich dla chordb

rzadkich we francuskojezycznej Szwajcarii zarejestrowanych w bazie Orphanetu.

5.3.3. SE-ATLAS

Trwa wspodtpraca z SE-Atlas (https://www.se-atlas.de/) w celu zwiekszenia widocznosci centrow
eksperckich dla chordb rzadkich w Niemczech zarejestrowanych w Orphanecie (zob. 5.2).

5.4.1. PARTNERSTWO 2z MIEDZYNARODOWA UNIA FARMKAKOLOGII PODSTAWOWEJ | KLINCZNEJ
(INTERNATIONAL UNION OF BASIC AND CLINICAL PHARMACOLOGY, IUPHAR)

Ustanowiono partnerstwo z IUPHAR pod koniec 2011 roku, by wzajemnie powigza¢ bazy danych
Orphanetu i IUPHAR; prace trwajg. Projekt bedzie rozszerzony w celu uwzglednienia zmian w
bazie danych IUPHAR.

5.4.2. PARTNERSTWO Z MIEDZYNARODOWYM KONSORCIUM DS. BADAN NAD CHOROBAMI RzADKIMI (THE
INTERNATIONAL RARE DISEASES RESEARCH CONSORTIUM)

Jednostka INSERM, ktéra gosci zespdt koordynujgcy Orphanetu jest partnerem akcji FP7
wspierjagcej badania naukowe pt. ,, Support IRDIRC” (Wspieraj IRDIRC).

IRDIRC uruchomiono w kwietniu 2011 roku w celu wspierania miedzynarodowe] wspofpracy w
badaniach nad chorobami rzadkimi. IRDIiRC f3czy badaczy i organizacje inwestujgce w badania nad
chorobami rzadkimi w celu osiggniecia dwdch celéw: do roku 2020 opracowac 200 nowych terapii
dla choréb rzadkich oraz sposoby, by rozpoznaé wiekszo$¢ choréb rzadkich. Orphanet utrzymuje
dane o dziataniach zwigzanych z badaniami finansowanymi przez cztonkéw ORDIRC, ktérymi sg
agencje finansujgce badania naukowe. Wymaga to poszerzenia objemowania danych o nowe
panstwa, takie jak Stany Zjednoczone i Japonia. Ponadto, dane Orphanetu sg do dyspozycji grup
roboczych IRDiRC oraz ich komitetdw naukowych i na ich prosbe poddawane sg analizom.
Orphanet takze zapewnia regularng analize danych dla nastepujgcych wskaznikéw na
stronie internetowej IRDIRC: liczba nowych chordb rzadkich — co miesigc, liczba gendéw
powigzanych z chorobami rzadkimi, liczba choréb rzadkich, dla ktérych dostepne jest
badanie genetyczne oraz liczba produktéw medycznych oznaczonych jako sieroce z
dopuszczeniem do obrotu ze wskazaniem do leczenia chordb rzadkich w Stanach
Zjednoczonych i (lub) Europie.
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5.4.3. PARTNERSTWA Z RARECARENET ORAZ JOINT ACTION ON RARE CANCERS (JARC)

Od potowy 2013 roku Orphanet partneruje z RareCareNet, dostarczajgc im informacje o centrach
eksperckich i organizacjach pacjentéw z rzadkimi nowotworami. W zamian, RareCareNet
dostarcza Orphanetowi informacje o epidemiologii rzadkich nowotworéw. Obecnie prowadzone
sg wspoélne wysitki w celu uzgodnienia klasyfikacji rzadkich nowotworéw. Prace te s3
kontynuowane w ramach akcji UE Joint Action on Rare Cancers, ktdrg rozpoczeto sie w 2016 roku
(www.jointactionrarecancers.eu). To Wspdlne Dziatanie ma na celu zintegrowanie i

zmaksymalizowanie wysitkdbw Komisji Europejskiej, Panstw Cztonkowskich UE i wszystkich
zainteresowanych by zwiekszy¢ postepy w podnoszeniu jakosci opieki nad chorymi z rzadkimi
nowotworami i badaniami nad tymi chorobami. Orphanet jest zaangazowany w kilku pakietach
roboczych, zwtaszcza dotyczacych takiej problematyki jak zbieranie danych epidemiologicznych o
chorobach rzadkich, informacji o centrach eksperckich dla choréb rzadkich, wytycznych dla
postepowania klinicznego oraz nomenklatury i klasyfikacji. Wzajemne porozumiewanie sie z
European Joint Action on Rare Diseases, RD-Action, koordynowanym przez Orphanet, jest takze
zapewnione.

5.4.4. WSPOLPRACA Z EUROPEJSKIM INSTYTUTEM BIOINFORMATYKI (EUROPEAN BIOINFORMATICS INSTITUTE)

Rozpoczeta pod koniec 2011 roku wspdtpraca z EMBL - EBI majgca na celu stworzenie
wzajemnych odsytaczy miedzy bazg danych Orphanetu z ich zasobami danych o genomach i
szlakach biologicznych (ensembl i Reactome) jeszcze trwa, a wzajemne odsylacze s3
systematycznie uaktualniane.

Wspotnym dzietem Orphanetu i EMBL-EBI jest Ontologia choréb rzadkich Orphanetu (Orphanet

Rare Disease Ontology, ORDO) i w 2014 roku opublikowano jej nowag wersje (ORDO 2.0).
Ontologia jest uaktualniana dwa razy w roku.

5.4.5. WSPOLPRACA Z FRANCUSKIM INSTYTUTEM BIOINFORMATYKI

Orphanet jest 30. platformg francuskiego Instytutu Bioinformatyki (French Institute of
Bioinformatics, FIB). IFB jest narodowg infrastrukturg bioinformatyczng tgczacg platformy
gtéwnych graczy na polu naukowym Francji: CNRS, INRA, INRIA, CEA oraz INSERM, a takie
Instytuty Curie i Pasteura oraz uniwersytety francuskie. Obecnie, do IFB nalezy 30 platform
zgrupowanych w szesciu osrodkach regionalnych w catej Francji. Gtéwnym zadaniem IFB jest
dostarczanie podstawowych ustug i zasobdw z dziedziny bioinformatyki dla naukowcow i
inzynieréw zajmujgcych sie nauka o przyrodzie ozywionej. Co wazne, IFB jest francuskim weztem
europejskiej infrastruktury naukowej, ELIXIR. ELIXIR jest rozproszong infrastrukturg dla informacji
z dziedzin nauki o przyrodzie ozywionej, fgczgcy czotowe europejskie organizacje zajmujace sie tg
tematykg i pomagajgcg w zarzadzaniu i chronieniu ogromych ilosci danych generowanych
codziennie przez badania naukowe finansowane ze $rodkéw publicznych. Jako platforma IFB,
Orphanet jest czescig tej europejskiej infrastruktury badawczej, oferujgc dane i bio-ontologie
chordb rzadkich w celu wspierania badan w tej dziedzinie.
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Orphanet bierze udziat zwtaszcza w pilotowym modelu przypadku uzycia ELIXIRu
dotyczacym chordb rzadkich w ramach projektu EXCELERATE: w 2016 roku Orphanet
wspomogt te dziatania przez opracowanie raportu o roli Orphanetu, zwtaszcza
nomenklatury Orphanetu, jako wektora interoperacyjnosci w dziedzinie chordb rzadkich.
Celem tego projektu jest stworzenie rejestru zasobdw danych i narzedzi analitycznych,
ktére odgrywajg krytyczng role w badaniach nad chorobami rzadkimi, wdrozenie ram
technicznych dla poréwnania i standaryzacji ustug przydatnych dla spotecznosci chordb
rzadkich oraz wspodtpraca ze spotecznosciami choréb rzadkich w organizowaniu i
prowadzeniu ich kurséw szkoleniowych, warsztatdw i uroczystosci. Jednym z gtéwnych
celéw ELIXIRu jest wysitek w kierunku osiggniecia trwatosci zasobow i narzedzi takich,
jakie oferuje Orphanet, co czyni ten krok strategicznym krokiem we wtasciwym kierunku
dla przysztosci Orphanetu. W tym kontekscie, Orphanet i ORDO juz sg cytowani w
platformie ELIXIRu, Biosharing - nadzorowane, informacyjne i edukacyjne zrédto o
powigzanych normach dotyczacych danych, baz danych i polityk odnoszacych sie do nauk
zajmujgcych sie przyroda ozywiong, srodowiskiem i zagadnieniami biomedycznymi.

5.4.6. WSsPOLPRACA Z NIH-NCATS GENETIC AND RARE DISEASE INFORMATION CENTER (GARD)

Partnerstwo miedzy Orphanetem i Osrodkiem Informacji o Chorobach Genetycznych i Rzadkich
Narodowych Instytutow Zdrowia (Genetic and Rare Disease Information Center, NIH-NCATS)
zostato zawigzane w 2016 r. Celem tego partnerstwa jest pofgczenie wysitkéw, by odbiorcy obu
portali mieli dostep do najbardziej kompletnych i aktualnych informacji o chorobach rzadkich.
Jako pierwszy krok, nomenklatury Orphanet i GARD sg dostosowywane do siebie tak, by pozwoli¢
na stworzenie wzajemnych odsytaczy miedzy tymi zasobami. W kolejnym kroku, streszczenia
Orphanetu (wraz z linkiem do odpowiedniej strony o chorobie z logo Orphanetu) bedg dotgczone
do GARD dla chordéb, dla ktérych GARD nie ma tekstu. To transatlantyckie partnerstwo zapewni
Orphanetowi rozpoznawalnos¢ w Stanach Zjednoczonych i jest tylko jednym z biezgcych wysitkow
w kierunku zintegrowania nomenklatury Orphanetu zwtaszcza z réznymi zasobami zwigzanymi z
chorobami rzadkimi utrzymywanymi przez NIH (np. g. UMLS, ClinVar, MedGen, GTR).

5.4.7. HARMONIZOWANIE INFORMACJI O FENOMICE W CELU LEPSZEJ INTEROPERATYWNOSCI W DZIEDZINIE
CHOROB RZADKICH (HARMONISING PHENOMICS INFORMATION FOR A BETTER INTEROPERABILITY IN THE RARE
DISEASE FIELD, HIPBI-RD)

HIPBI-RD (www.hipbi-rd.net) jest trzyletnim projektem finansowanym przez mechanizm E-Rare 3

ERA-NET. Projekt opiera sie na trzech zasobach szeroko przyjetych przez spotecznosé chordb
rzadkich: Orphanet wraz z jego ORDO (ontologii Orphanetu), HPO oraz PhenoTips. Jego celem jest
zapewnienie spotecznosci zintegrowanego ekosystemu informatycznego poswieconego chorobom
rzadkim, ktéry sharmonizuje sposéb, w jaki informacje z dziedziny fenomiki sg przechowywane w
bazach danych i historiach pacjentdw na catym sSwiecie, przyczynajgc sie w ten sposéb do
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interoperacyjnosci. Ekosystem ten bedzie sktadat sie z zestawu narzedzi i ontologii,
zoptymalizowanych by ze soba wspodtpracowaé, dostepnych dla klinicystéw i naukowcow za
posrednictwem powszechnie uzywanych repozytoridw oprogramowania. Ponadto, ekosystem
ulepszy i uprosci interpretacje wariantéw zidentyfikowanych przez sekwencjonowanie eksomoéw i
catych genomoéw przez harmonizowanie sposobu zbierania danych fenotypowych. Orphanet
koordynuje ten projekt, w ktérym partnerami sg: SickKids Toronto, La Charité Berlin, European
Bioinformatics Institute i Garvan Institute of Medical Research.

6. Finansowanie

Budzet Orphanetu wynidst okoto 2,9 miliondw Euro w 2016 roku, pochodzacych z 7 réznych
kontraktéw na finansowanie dziatan podstawowych i z réznych innych kontraktéw w parnstwach
uczestniczacych (Ryc. 31).

Ryc. 31 Budzet globalny Orphanetu w 2016 roku

6.1. Finansowanie dziatnosci podstawowej Orphanetu Dziatalnoéé podstawowa
Orphanetu obejmuje infrastrukture, dziatania koordynujgce (zarzadzanie, narzedzia
zarzadzania, kontrola jakosci, wykaz choréb rzadkich, klasyfikacje i tworzenie encyklopedii)
oraz komunikacje. Nie objemuje zbierania danych o ustugach specjalistycznych w panstwach
uczestniczacych.
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Ryc. 32 Finansowanie dziatalnosci podstawowej Orphanetu w 2016 roku

Budzet ten (ok. 1,5 miliona Euro) nie obejmuje kosztéw infrastruktury (pomieszczenia biurowe),
ktdre w zasadzie pokrywane sg przez INSERM (Ryc. 32).

6.1.1. FINANSOWANIE EUROPEJSKIE

Komisja Europejska finansuje Wykaz chordb rzadkich, Encyklopedie i zbieranie danych o
Swiadczeniach specjalistycznych w krajach europejskich (od 2000 roku, granty DG Health and
Consumers Protection numery: S$12.305098; S$12.324970; SPC.2002269-2003220, 2006119,
20091215, a od 2004 roku, granty DG Research and Innovation numery: 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 rok bez dodatkowego finansowania. W 2015
roku, Orphanet wzigt udziat w ECRIN Integrating Activity (ECRIN-IA, 284395), finansowane przez
Siédmy Program Ramowy Unii Europejsiej. Od 2016 roku Orphanet koordynuje projekt HIPBI-RD
(E-Rare3 ERA-NET joint call). Orphanet jest tez zaangazowany w projekt ELIXIR-EXCELERATE
Project (H2020 Project nr 676559).

Konsorcjum Orphanet jest finansowane przez grant DG Santé RD-ACTION Joint Action 677024
(2015-2018).

6.1.2. INNE BIEZACE PARTNERSTWA FINANSOWE DLA FINANSOWANIA DZIAtALNOSCI PODSTAWOWE)
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Instituts
thématiques

i !nserm

Institut national

de |a santé ot de la recherche médicale

| The “Institut National de la Santé et de la Recherche Médicale” finansuje
dziatalnos¢ podstawowg Orphanetu.

Inserm Transfert odpowiada za wspieranie Orphanetu w licencjonowaniu swoich
danych i doradzanie w sprawach wtasnosci intelektualnej.

Francuska Generalna Dyrekcja Zdrowia (DGS) finansuje dziatania podstawowe
Orphanetu.

Co-funded by
the Health Programme
of the European Union

Komisja Europejska finansuje baze danych chordb i encyklopedie po angielsku
oraz koordynacje, komunikacje (w tym OrphaNews) i IT projektu w ramch

Programu Zdrowia UE.

#
AFMTELETHON

INNOVER POUR GUERIR Y ] |

Francuski Zwigzek przeciw Miopatiom (Association Francgaise contre les

Myopathies) finansuje OrphaNews France, przeglad prac naukowych oraz
zbieranie danych o badaniach klinicznych.

Tabela 9 Inne aktualne partnerstwa dla finansowania dziatalnosci podstawowej

6.1.3. BIEZACE NIEFINANSOWE PARTNERSTWA W DZIAtALNOSCI PODSTAWOWE)

Partnerzy niefinansowi to ci, ktorzy swiadczg ustugi w naturze i (lub) dzielg sie swojg wiedzg z

dziedzin dziatalnosci podsta

wowej Orphanetu.

\«;"@v World Health
¥R
&Y

¥ Organization

ze (WHO) w uaktualnianiu

Miedzynarodowej klasyfikacji choréb (International Classification of Diseases, ICD)

Wspotpraca Swiatowg Organizacjg Zdrowia

GENATLAS

Wprowadzanie wzajemnych odsytaczy z Genatlas w ramach wspodtpracy przy
uaktualnianiu danych o genach zwigzanych z chorobami rzadkimi

Prot ¢

Wprowadzanie wzajemnych odsyfaczy z UniProt KB w ramach wspdtpracy przy
uaktualnianiu danych o genach dla biatek zwigzanych z chorobami rzadkimi

Wprowadzanie wzajemnych odsytaczy z HGNC w ramach wspdtpracy przy
uaktualnianiu danych o genach zwigzanych z chorobami rzadkimi

OMIM"

Wprowadzanie wzajemnych odsytaczy z OMIM (The Online Mendelian Inheritance

in Man, internetowa baza o genach, chorobach dziedzicznych i cechach
Online Mendelian Inheritance in Man® 5
fenotypowych cztowieka)
-
REACTOME Wprowadzanie wzajemnych odsytaczy z Reactome
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e.’ Ensembl

Wprowadzanie wzajemnych odsytaczy z Ensembl

Wprowadzanie wzajemnych odsytaczy do bazy danych Miedzynarodowej Unii
Farmakologii Postawowej i Klinicznej (The International Union of Basic and Clinical
Pharmacology DataBase, IUPHAR-DB)

Leiden Open Variation Dalabase

Platforma LOVD (Leiden Open Variation Database) zawiera linki do stron Orphanetu
o genach.

Firma EuroGentest sfinansowata stworzenie tezaurusa objawéw klinicznych w celu
sharmonizowania miedzynarodowych nomenklatur fenotypowych. EuroGentest
wspotpracuje z Orphanetem w dziedzinie zarzadzania jakoscig laboratoridw
medycznych.

Orphanet i RD-Connect dzielg sie informacjami o biobankach i rejestrach pacjentéw.
Orphanet udostepnia RD-connect nomenklature chordéb rzadkich.

m
<
oy,
"
i
W

Orphanet i EMBL-EBI stworzyli ORDO, a w 2014 roku ukazata sie nowa wersja tej
ontologii (ORDO 2.0).

thtsdo S

Trwa wspodtpraca z Miedzynarodowg Organizacja ds. Rozwoju Standardéw

Terminologii Medycznej (International Health Terminology Standards Development

e =]
excelerate

Organisation,(IHTSDO) w celu uwzglednienia chordb rzadkich w SNOMED-CT i
dostosowania do siebie kodéw ORPHA i terminéw SNOMED-CT.
o
-W:, ] Orphanet jest 30. strukturg bioinformatyczng francuskiego Instytutu Bioinformatyki,

ktory jest francuskim weztem ELIXIRu. Orphanet uczestniczy w Przypadkach Uzycia
w Chorobach Rzadkich ELIXIRu w ramach projektu unijnego H2020 EU Project
ELIXIR-EXCELERATE nr 676559.

GARD e

Orphanet wspotpracuje z Centrum Informacji o Chorobach Genetycznych i Rzadkich
(Genetic and Rare Disease (GARD) Information Center), sponsorowanego przez NIH-
NCATS, w celu dostosowania do siebie stosowanych nomenklatur i udoskonalenia
udostepniania informacji tekstowych o chorobach rzadkich.

Tabela 10 Biezgce niefinansowe partnerstwa dla dziatalnosci podstawowej

Dziatania krajowe Orphanetu sg takze finansowane przez instytucje krajowe, kontrakty na

okreslone prace i (lub) wktady w naturze. W krajach europejskich, zbieranie danych na poziomie

Raport z dziatalnosci Orphanetu w 2016 roku

67




krajowym jest tez wspierane przez Komisje Europejskg. tacznie, budzet ten osigga sume 1,4
miliona Euro. Rycina 33 przedstawia przeglad finansowania dziatan krajowych.

Zrédta finansowania dziatan krajowych

BE BG CA
2% <1%

4%  CH
5% HR EE

Lv LT HU
1% 1% 1% <19 <1 1%

Ryc. 33 Zrédta finansowania dziatar krajowych w 2016 roku

6.2.1. PARTNERSTWA FINANSUJACE DZIALANIA KRAJOWE

Partnerzy instytucjonalni goszczg krajowe zespoty Orphanetu i majg swdj wktad w pracach nad
projektem przez przyznawanie s$rodkéw finansowych i delegowanie niektérych swoich
specjalistow.

AUSTRIA

Wiedenski Uniwersytet Medyczny jest beneficientem RD-ACTION 677024 i gosci Orphanet-
@%%{gﬁiﬁwm Austria od 2004 roku. Ponadto zapewnia czesciowe finansowanie (w naturze) pracy
koordynatora krajowego.

[ 7= MINISTERIUM Od czerwca 2015 roku austriackie Ministerstwo Zdrowia i Spraw Kobiet przyznaje Srodki
FRAUEN
1§ i finansowe projektowi RD-ACTION 677024
BELGIA
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i @ federal public service
HEALTH, FOOD CHAIN SAFETY

AND ENVIRONMENT

Federalna Stuzba Zdrowia Publicznego, Bezpieczerstwa Zywnosci i Srodowiska jest
beneficjentem RD-ACTION 677024

»
ISP
WIV

The “Wetenschappelijk Instituut Volksgezondheid — Institut Scientifique de Santé Publique”
jest beneficjentem RD-ACTION 677024

W okresie 2014 do 2016 roku, umowa miedzy Instytutem Naukowym Zdrowia Publicznego
(Scientific Institute of Public Health), ktéry gosci zespdt Orphanetu, a Narodowym Instytutem
Ubezpieczenia Zdrowia i Niepetnosprawnosci (NIHDI) obejmuje wsparcie finansowe dla
projektu Orphanet.

BULGARIA

< BAPES

£

Butgarskie Stowarzyszenie Wspierania Edukacjii Nauki (Bulgarian Association for Promotion
of Education and Science, BAPES) jest beneficjentem RD-ACTION 677024 i jest gospodarzem
dziatah Orphanetu-Butgaria.

KANADA

Kandyjski Instytut Badan na Zdrowiem (Canadian Institute of Health Research) gosci

Orphanet-Kanada, finansuje etat informatyka i zapewnia dodatkowe wsparcie

administracyjne dla projektu.

Santé
et Services sociaux

Québec raea

Ministerstwo Zdrowia i Opieki Spotecznej Québec (Ministére de la Santé et des Services
sociaux) finansuje etat kierownika projektu w Quebec i cze$¢ wsparcia administracyjnego.

7

Centre universitaire de santé McGill
McGill University Health Centre

Zaktad Genetyki Uniwersyteckiego Centrum Zdrowia Uniwersytetu McGill jest instytucja
goszczacg Orphanet-Quebec i zatrudnia koordynatora medycznego.

RQMO &

DES MALADIES ORPHELINE

Le “Regroupement québécois des maladies orphelines” zatrudnia koordynatora projektu i
zapewnia wsparcie administracyjne.

zeg

Pfizer Canada finansuje rézne wydarzenia publiczne organizowane przez Orphanet-Kanada
(Café Scientifique, Booth, Presentation) i pomaga rozprowadzaé¢ informacje Orphanet-
Kanada przez swoja siec.

CARE
fOrRARE

(£

CaredRare optaca etat w niepetnym wymiarze godzin dla informatyka.

CHORWACIA

~>

Hrvatski savez
zarijetke bolesti

HSRB-Chorwackie Stowarzyszenie dla Choréb Rzadkich jest beneficjentem RD-ACTION
677024

REPUBLIKA CZESKA
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W% CHARLES UNIVERSITY

Unwersytet Karola w Pradze, Drugi Wydziat Medyczny jest beneficjentem RD-ACTION
677024

Czeskie Stowarzyszenie Chordb Rzadkich finansuje dziatalnos¢ zespotu czeskiego od kwietnia
April 2012 roku.

Czeskie Towarzystwo Genetyki Medycznej pomaga Orphanet CZ w zbieraniu informacji o
krajowych laboratoriach diagnostycznych wykonujgcych badania DNA, informacji o klinikach
zajmujgcymi sie chorobami rzadkimi, dysmorfologia, poradnictwem genetycznym i
informacji o grupach wsparcia pacjentéw. Sg partnerami w opracowywaniu Czeskiego Planu
Narodowego dla chordb rzadkich, co jest czescig Czeskiej Strategii Narodowej od 2009 roku.
Pierwsze i Drugie Czeskie Plany Narodowe (2012-2014 i 2015-2017) opracowano pod
auspicjami Ministerstwa Zdrowia, Wydziatu Swiadczen Medycznych we wspdtpracy z

Narodowym Centrum Koordynacyjnym dla Choréb Rzadkich w UH Motol.

ESTONIA

Unwersytet w Tartu jest beneficjentem RD-ACTION 677024.

Vaincre les maladies rares

{r@“/“‘}‘jiro%
iy
%x’bl:;}izp&l\sj
FINLANDIA
RINNEKOT]I| Fundacja Rinnekoti jest beneficjentem RD-ACTION 677024.
-Saitio
FRANCJA
fhjatmﬁ%mfmw Fundacja “Fondation Groupama pour la santé” przekazuje datki na rozwdj aplikacji
o“wy =
/;.a'Wl o Dom

mobilnej.

LFB Biomédicaments pomaga finansowac rozwdj i uaktualnienie wytycznych w stanach
nagtych i francuska encyklopedie dla szerokiej publicznosci.

ERELFB
agence dela

IJ biomédecine

Agence de la biomédecine finansuje nadzorowanie wykazu laboratoriow, tworzenie
narzedzi do zbierania i monitorowania rocznej aktywnosci oraz funduje kompilacje danych
zebranych we Frangji.

@ Chsa

Caisse nationale de
solidarité pour 'sutonomie

Caisse nationale de solidarité pour I'autonomie wspiera anotacje chordéb rzadkich

Miedzynarodowg Klasyfikacjg Funkcjonowania, Niepetnosprawnosci i Zdrowia i

Encyklopedig Niepetnosprawnosci Orphanetu.

NIEMCY

|-| Medizinische Hochschule

Hannover

Akademia Medyczna Hanoweru (MHH) wspiera zbieranie danych i jest beneficjentem RD-
ACTION 677024.

amedes ugg

Amedes Medizinische Dienstleistungen GmbH  jest prywatng firmg, ktdra wsparta

Orphanet-Niemcy finansowo w 2016 roku.
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organizacja charytatywna zatozona przez

Forderverein Orphanet Deutschland e.V,,
Orphanet-Niemcy, zapewnia zespotowi finansowanie.

Humangenetik Freiburg, firma prywatna, finansuje dziatalnos¢ krajowa.

K
WEGRY

Humangenetik
Biuro Gtéwnego Lekarza Kraju (Orszagos tisztifoorvosi hivatal — OTH) jest beneficjentem RD-

Freiburg

ACTION 677024.

Semmelweiss Egyetem jest beneficientem RD-ACTION 677024.

WLOCHY
({ E Wtoskie Ministerstwo Zdrowia finansuje dziatania Orphanet-Wtochy przez finansowanie
e badan naukowych.
Bamb%ﬂ‘] Szpital dzieciecy Bambino Gesu jest beneficjentem RD-ACTION 677024.
SANOFI .# | Genzyme, firma nalezgca do Sanofi, finansuje OrphaNews Italia.
IRLANDIA
= Health Service Executive wspdlnie finansuje Orphanet-Irlandia wraz a RD-Action
I{ zapewniajac kierownika projektu, pét etatu dla informatyka, i wsparcie administracyjne w
e e niepetnym wymiarze godzin.
KSh- Firma Shire Pharmaceuticals Ireland wsparta rozruch Narodowego Biura ds. Choréb Rzadlich
Ire i Orphanet przyznajac jednorazowo grant do swobodnego wykorzystania.
tOTWA
totewskie Centrum Zapobiegania i Kontroli Choréb (Slimibu profilakses un kontroles centrs)
. jest beneficjentem RD-ACTION 677024.
.-
LITWA
b\".\\::t‘)f""“/,
g % Szpital Uniwersytetu Wileniskiego ,Santariskiy Klinikos” Centrum Genetyki Medycznej jest
E beneficjentem RD-ACTION 677024.
71
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HOLANDIA

L Leiden University
C Medical Center

LUMC jest beneficjentem RD-ACTION 677024. Gosci Orphanet-Holandia i wspoffinansuje
prace Profesora van Ommena.

1’;&':’ CENTRE FOR
¥” Medical Systems Biology

Centre for Medical Systems Biology jest wspdlnym przedsiewzieciem szesciu instytucji w
Holandii, kierowanej przez LUMC i obejmujgcej VUMC (uniwersyteckiego centrum
medycznego Uniwersytetu Vrije). CMSB wspoéffinansuje prace kierownika projektu nad
chorobami rzadkimi, dr Petry van Overveld i przewodniczagcego Holenderskiej Rady
Naukowej, profesora Cornela.

NORWEGIA

Y& Helsedirektoratet

Norweski Dyrektoriat Zdrowia gosci czes¢ dziatalnosci Orphanetu-Norwegia i wspiera projekt
przez przydzielanie czasu pracy niektérych specjalistow. Jest beneficientem RD-ACTION
677024.

ese NKSD

[ ] Nasjonal kompetansetjeneste
for sjeldne diagnoser

Norweska Narodowa Rada ds. Choréb Rzadkich gosci czes¢ dziatalnosci Orphanetu-Norwegia i
wspiera projekt przez przydzielanie czasu pracy niektorych specjalistow. Jest beneficjentem
RD-ACTION 677024.

POLSKA

Instytut — Pomnik Centrum Zdrowia Dziecka jest beneficjentem RD-ACTION 677024. IP CZD
wspiera Orphanet-Polska we wszystkich dziataniach wewnatrz i poza instytutem, tj. w
organizowaniu konferencji dla specjalistdw, rodzicow i medidw; dyskusji o chorobach
rzadkich ze wszystkimi zainteresowanymi stronami; zwiekszaniu dostepu do lekdéw

sierocych.

Ministerstwo
Zdrowia

AVAYA

Polskie Ministerstwo Zdrowia wspiera ttumaczenie encyklopedii Orphanetu na jezyk polski i
wspiera ttumaczenie miedzynarodowej witryny Orphanetu.

PORTUGALIA

INSTITUTO DE BOLOGIA MOLECULAR €

caa

Instytut Biologii Molekularnej i Komérkowej (IBMC - Institute for Molecular and Cell Biology)
goscit Orphanet-Portugalia od 2009 do czerwca 2015 roku.

[@PORTO

INSTITUTO DE CIENCIAS
BIOMEDICAS ABEL SALAZAR
UNIVERSIDADE DO FORTO

w Porto (ICBAS - Instituto de Ciéncias
Biomédicas Abel Salazar) finansowat dziatalnos¢ Orphanetu-Portugalia od 2009 do czerwca
2015 roku.

Instytut Nauk Biomedycznych Uniwersytetu

Direcgéo-Geral da Saude

Dyrektoriat Generalny Zdrowia (DGS - The Directorate-General of Health) Portugalskiego
Ministerstwa Zdrowia jest beneficientem RD-ACTION 677024 i gosci zespot Orphanet-
Portugalia od czerwca 2015 roku.

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

StOWACIA

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

StOWENIA

Uniwersyteckie Centrum Medyczne w Lublanie jest beneficjentem RD-ACTION 677024.

HISZPANIA

Ciberer

MINISTERIO
DE ECONOMIA |
Y COMPETITIVIDAD nstituto

de Salud

Carloslll

i

Centre for Biomedical Network Research (CIBER), Area on Rare Diseases (wczesniej znany
pod nazwg CIBERER), jest partnerem Orphanet w Hiszpanii od kwietnia April 2010 roku i jest
beneficjentem RD-ACTION 677024. CIBER (Institute of Health Carlos Ill, Ministry of Economy,
Industry and Competitiveness) finansuje gtdéwne dziatania zespotu hiszpanskiego.

W 2016 roku CIBER sfinansowato Doroczne Spotkanie w Madrycie dla Krajowego Komitetu
Naukowego Orphanetu oraz inne wydatki, takie jak produkcja ulotek i uczestnictwo w
zebraniach podczas ktérych przedstawiano dziatalno$¢ Orphanetu.

SZWECIA

KAROLINSKA

Szpital Uniwersytecki Karolinska, Zaktad Genetyki Klinicznej, Centrum Chordb Rzadkich jest
beneficjentem RD-Action 677024.

SZWAJCARIA

Hépitaux
Universitaires
Genéve

Szpitale Uniwersyteckie Genewy s3 instytucjg goszczacg Orphanet-Szwajcaria, finansujg etat

w niepetnym wymiarze godzin dla koordynatora i zapewniajg cze$s¢ wsparcia

administracyjnego dla projektu.

| y

Od 2011 roku, Orphanet-Szwajcaria jest finansowany przez Szwajcarskg Konferencje
Ministrow Zdrowia Publicznego Kantonéw. W 2015 roku, wsparcie to umozliwito
zatrudnienie informatyka w niepetnym wymiarze godzin.

TURCIA
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Stowarzyszenie Firm Farmaceutycznych Opartych na Badaniach Naukowych (The
Association of Research-Based Pharmaceutical Companies) zapewnia nieograniczone
wsparcie dla tlumaczenia na jezyk turecki witryny Orphanetu i dokumentéw. Wsparli
stworzenie witryny Orphanetu-Turcja i pomagaja mu przygotowac i wydrukowaé ulotki dla
pracownikéw stuzby zdrowia i szerokiej publicznosci.

WIELKA BRYTANIA

Public Health
England

Krajowy Rejestr Wad Wrodzonych i Choréb Rzadkich (National Congenital Anomaly and
Rare Disease Reg. Service, Public Health England) gosci dziatania Orphanetu-Wielka Brytania
i od sierpnia 2014 roku wspiera projekt przez przeznaczenie czasu pracy niektérych
specjalistow. Jest beneficjentem RD-ACTION 677024.

Tabela 11 Partnerstwa zapewniajqce dziatania krajowe

6.2.2. PARTNERSTWA INSTYTUCJONALNE SWIADCZACE UStUGI RZECZOWE DLA DZIALAN KRAJOWYCH

Wszystkie instytucje goszczace krajowe zespoty Orphanetu zapewniajg im przestrzen biurows,

wszystkie potrzebne materiaty do prowadzenia dziatalnosci zespotu i przeznaczajg czas pracy

niektérych swoich specjalistow dla tego celu.

Gesundheit Osterreich
GmbH ..

i, Government of Western Australia
'La' 4 Department of Health
£

‘moYPre
YFEIAL

Centrum Genetyki Medycznej i Podstawowej Opieki Zrowotnej (The Center of Medical
Genetics and Primary Health Care) jest gospodarzem dziatari Orphanetu-Armenia i wspiera
projekt przez przydzielanie do niego czasu pracy niektérych specjalistow.

Zdrowie Austria (“Gesundheit Osterreich GmbH, GOG) jest wspétpracujgcym udziatowcem
w RD-ACTION.

Biuro ds. Genomiki Zdrowia Publicznego Departamentu Zdrowia Zachodniej Australii (Office of
Population Health Genomics, Department of Health, Western Australia) gosci Orphanet-
Australia i wspiera projekt przez delegowanie do niego niektdérych specjalistéw.

Departament Swiadczen Medycznych i Zdrowia Publiczngo (Department of Medical and
Public Health Services) jest partnerem stowarzyszonym w Orphanet Europe Joint Action as
od kwietnia 2011 roku .

Szpital Dziececy w Zagrzebiu wspiera projekt przez przydzielenie czasu pracy koordynatora

krajowego.
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Mater Hospital Dublin

PRINCIPE FELIPE
CENTRO DE INVESTIGACION

Szpital uniwersytecki Mater Misericordiae (MMUH) wspiera Orphanet-Irlandia przez
udostepniane pomieszczen dla Narodowego Biura ds. Choréb Rzadkich (National Rare Disease
Office) i Orphanetu-lrlandia. MMUH przydziela czas pracy genetyka klinicznego do

Orphanetu- Irlandia i zapewnia wsparcie w dziedzinie kadr i IT.

Sheba Medical Center w izraelskim Tel Hashomer udostepnia siedzibe dla Orphanetu-lzrael i
od czerwca 2014 roku wspiera projekt przez przydzielanie do niego czasu pracy niektérych

specjalistow.

Narodowy Instytut Higienty jest gospodarzem dziatalnosci Orphanetu-Maroko i wspiera

projekt przez przydzielanie do niego czasu pracy niektdrych specjalistow.

Instytut Genetyki Molekularnej i Inzynerii Genetycznej Uniwerysteu Belgradzkiego gosci
Orphanet-Serbia i wspiera projekt przez przydzielanie do niego czasu pracy niektorych

specjalistow.

Centrum Badan im. Ksiecia Filipa (CIPF) jest gospodarzem dziatarh Orphanetu-Hiszpania.

Fundacid per al Foment de lo
Investigacid Sanitaria i Biomédica
de lo Comunitat Valenciano

H

Fundacja Promocji Zdrowia i Badan Biomedycznych Regionu Walencji (FISABIO) jest

gospodarzem dziatan Orphanetu-Hiszpania.

L Oy,

L
Ry &
|

3 o~
% G

fus*

T

Uniwersytet w Stambule jest gospodarzem dziatan Orphanetu-Turcja i wspiera projekt przez

przydzielanie czasu pracy niektoérych specjalistow.

Tabela 12 Partnerstwa instytucjonalne swiadczqgce ustugi rzeczowe dla dziatalnosci krajowej

6.2.3. PARTNERSTWA NIEFINANSOWE DLA DZIAtALNOSCI KRAJOWE)
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52 RaDiOrg.

Trwa partnerstwo z RaDiOrg.be, cztonkiem EURORDIS, ktére kontynuuje swojg role w
walidacji danych o belgijskich organizacjach pacjentéw w Orphanecie.

Zespot Orphanetu goszczony przez Naukowy Instytut Zdrowia Publicznego wspotpracuje z w
ramach jej ustugi ,Choroby zakaine w populacji ogdélnej” przy walidacji danych o
laboratoriach referencyjnych dla badan w kierunku choréb zakaznych.

Kolegium Genetyki Cztowieka w Belgii, ktdére reprezentuje 8 uznanych osrodkéw

genetycznych wspodtpracuje z zespotem Orphanetu by udoskonali¢ i uprosci¢ proces
rejestracji i uaktualniania danych o badanich genetycznych w bazie danych Orphanetu.

INIARKAL

Narodowy Instytut Zdrowia i Ubezpieczenia Rentowego dostarcza informacji o uznanych
osrodkach referencyjnych, ktére dziatajg na podstawie konwencji.

BUtGARIA

Stowarzyszenie Studentéw Medycyny w Plowdiwie aktywnie promuje korzystanie z
Orphanetu. Wraz z BAPES, Stowarzyszenie Studentéw zorganizowato serie warsztatow
poswieconych Orphanetowi.

Butgarskie Stowarzyszenie Oséb z Chorobami Rzadkimi nawigzato partnerstwo z BAPES w

celu promowania Orphanetu wsréd pacjentdw z chorobami rzadkimi w Butgarii oraz by

BULGARIA wpisac¢ butgarskie stowarzyszenia pacjentow do bazy danych Orphanetu.
REPUBLIKA CZESKA
24 LTSN | Ministerstwo Zdrowia Republiki Czeskiej oficjalnie popiera Orphanet.

ESTONIA

REPUBLIC OF ESTONIA
MINISTRY OF SOCIAL AFFAIRS

Ministerstwo Spraw Spotecznych Estonii oficjalnie popiera Orphanet.

FINLANDIA

Ministerstwo Spraw Spotecznych i Zdrowia Finlandii oficjalnie popiera Orphanet.

DUODECIM

TERVEYSPORTTI

Terveysportti (www.terveysportti.fi) to serwis internetowy dla zawodéw medycznych

prowadzony przez wydawnictwo Duodecim Medical Publications Ltd, ktére jest wtasnoscia
Finskiego Towarzystwa Medycznego Duodecim. Orphanet wtaczono do wyszukiwan
Terveysportti dotyczgcych 300 “najczestszych choréb rzadkich”. W wyniku tego, Orphanet
bedzie bardziej znany wsrdd finskich pracownikéw stuzby zdrowia.

FRANCJA

Raport z dziatalnosci Orphanetu w 2016 roku

76




Ministerstwo Zdrowia oficjalnie popiera Orphanet.

HAS

HAUTE AUTORITE DE SANTE

Francuska Wysoka Wtadza ds. Zdrowia (Haute Autorite de Sante, HAS) i Orphanet
wspotpracujg w sprawie wydania internetowego Narodowych protokotéw dla rozpoznania i
opieki (NHDP) wydawanych przez HAS.

aNsSM

Agence nationale de sécurité du médicament
et des produits de santé

Narodowa Agencja ds. Bezpieczenstwa Lekdéw i Produktéw Medycznych (Agence nationale
de sécurité du médicament et des produits de santé, ANSM) udostepnia Orphanetowi dane
o badaniach klinicznych we Francji.

AIRFRANCE 4

Air France wyznacza pewng pule biletéw lotniczych dla pacjentéw na przeloty na wizyty do
specjalistow lub na przeloty specjalistow do pacjentéw z chorobami rzadkimi. Orphanet
przeprowadza ocene stosownosci takiej podrézy, jesli zajdzie taka potrzeba.

Maladies
Rares
Info

Services

Orphanet przekazat francuskiej infolinii dla choréb rzadkich, ,Maladies Rares Info Services”
0156538136, zadanie odpowiadania na niezamawiang korespondencje elektroniczng
otrzymywang przez Orphanet.

NIEMCY

@ .

Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen

| ,Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen e.V.” (ACHSE) wpéttworzy z Orphanetem-

Niemcy serwisy informacyjne dla pacjentow.

KINDERNETZWERK
U
~
ogul L Lue8 )
G <

WIR HELFEN WEITER

,Kindernetzwerk e.V. - fur Kinder, Jugendliche und (junge) Erwachsene mit chronischen
Krankheiten und Behinderungen” dostarcza danych o stowarzyszeniach w Niemczech.

h

,Deutsche Gesellschaft fir Humangenetik e.V.” wspiera Orphanet przez dostarczanie
niemieckiemu zespotowi adresy i informacje o laboratoriach i badaniach diagnostycznych.

(%% NAKOS

Nationale Kontakt- und Informationsstelle
2ur Anregung und Unterstiitzung
von Selbsthilfegruppen

Nationale Kontakt- und Informationsstelle zur Anregung und Unterstlitzung von

Selbsthilfegruppen (NAKOS) oficjalnie wspiera Orphanet.

SAWMF

Stowarzyszenie Naukowych Towarzystw Medycznych w Niemczech (AWMF) wspétpracuje z
Orphanetem-Niemcy przez dostarczanie linkdéw do ich wytycznych praktyki klinicznej dla
encyklopedii Orphanetu.

Deusches Insin fir Medlzinische
Dacumanicsion und Informarion

DIMDI
nomenklatury Orphanetu do kodu-alfa w ICD-10GM.

wspotpracuje z Orphanetem-Niemcy we wiaczaniu termindw z niemieckiej

WEGRY

EMBERI EROFORRASOK
MINISZTERIUMA

Sekretarz Stanu ds. Zdrowia w Ministerstwie Zasobéw Ludzikich oficjalnie popiera Orphanet.

IRLANDIA
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{ An Roinn Slainte
) DEPARTMENT OF HEALTH

Departament Zdrowia oficjalnie popiera Orphanet i nadzoruje prace Orphanetu-Irlandia.

Narodowe Biuro ds. Chordb Rzadkich (The National Rare Disease Office, NRDO) jest
gospodarzem dziatan zespotu Orphanetu-Irlandia. Orphanet jest gtownym Zrédtem

informacji o chorobach rzadkich dla infolinii NRDO.

L5
ROYAL ¥

COLLEGE OF
PHYSICIANS
OF IRELAND

Rada kliniczna narodowego programu dla chordb rzadkich Krolewskiego Kolegium Lekarzy
(przewodniczacy: prof. Andrew Green) petni role Rady Naukowej dla Orphanetu-Irlandia.

><
><

Organizcja ds. chordb genetycznych i rzadkich (Genetic and Rare Diseases Organization,
GRDO) (ktéra razem z MRCG i IPPOSI tworzy Irlandzki Narodowy Sojusz ds. Chordb
Rzadkich) wspotpracuje w promocji dziatart Orphanetu w Irlandii. Koordynatorem Krajowym

GRDO jest cztonek rady GRDO.
gig.;lh Grupa organizacji charytatywnych wspierajacych badania medyczne (Medical Research
g:rj:':es Charities Group, MRCG) wspodtpracuje w polecaniu dziatalnosci Orphanetu i innych

organizacji w sprawach chordéb rzadkich.

Irish Platform f Organisations.
Scier sty

Irlandzka platforma dla organizacji pacjentow, nauki i przemystu (Irish Platform for Patient
Organizations, Science and Industry, IPPOSI) wspodtpracuje w promocji dziatan Orphanetu i
innych organizacji w sprawach chordb rzadkich w Irlandii. IPPOSI takze bieze aktywny udziat
we wdrozeniu RD-action WP5 w Irlandii przez tworzenie powigzan miedzy zespotem
Orphanetu-Irlandia a eHealth i twércami oprogramowania.

ISRAEL

state of tsract
¥ Ministry of Health

Ministerstwo Zdrowia lzraela oficjalnie poiera Orphanet.

WtOCHY

Wyzszy Instytut Zdrowia (Istituto Superiore di Sanita) oficjalnie popiera Orphanet.

Firma Telethon wspodtpracuje z Orphanetem w zbieraniu danych o badaniach naukowych.

UNIAMO

FEDERAZIONE ITALIANA
MALATTIE RARE
oNLUS

Uniamo, wtoska federacja grup wsparcia w chorobach rzadkich, wspétpracuje z Orphanetem
w promocji wydarzen poswieconych chorobom rzadkim w celu zwiekszenia swiadomosci
publicznej o tych problemach.

foject by BURLE

Firma Netgene wspotpracuje z Orphanetem w rozpowszechnianiu informacji o chorobach
rzadkich.

sm@ FARMINDUSTRIA

Stowarzyszenie Farmindustria promuje publikacje Orphanetu.
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Osservatorio Malattie Rare

0.Ma.R.

Firma medialna Osservatorio Malattie Rare (0.Ma.R.) wspédtpracuje z Orphanetem w
rozpowszechnianiu informacji o chorobach rzadkich i promoc;ji wydarzen.

Witoska miedzyregionalna rada ds. chordb rzadkich wspétpracuje z Orphanetem w zbieraniu
danych dotyczgcych oficjalnie uznanych osrodkow referencyjnych we Wtoszech.

tOTWA

Ministerstwo Zdrowia Republiki totewskiej oficjalnie popiera Orphanet.

Celem Towarzystwa ds. Choréb Rzadkich na totwie jest promowanie réwnych praw i

mozliwosci dla pacjentéw z chorobami rzadkimi.

O
A%

Palidzesim.lv jest organizacja pozarzadowa na totwie, ktéra wspiera finansowo dzieci i
rodziny by umozliwi¢ otrzymanie rozpoznania choroby rzadkiej przez wysytanie pacjentéw

PALIDZESIMLY lub prébek zagranice.
LITWA
47
MINISTRY OF HEALTH | Ministerstwo Zdrowia Republiki Litewskiej oficjalnie popiera Orphanet.
PR OF THE REPUBLIC
Y OF LITHUANIA

HOLANDIA

P Ministry of Health
Welfare and Sport

Ministerstwo Zdrowia, Opieki Spotecznej i Sportu Holandii oficjalnie popiera Orphanet-
Holandia.

“ erfo

Erfocentrum udostepnia spoteczenstwu informacje gtéwnie na temat rzadkich chordb
genetycznych. Ustanowiono wspotprace, by zwiekszy¢ liczbe tekstéw w jezyku holenderskim
w Orphanecie i by stworzy¢ wykaz wyznaczonych osrodkow eksperckich dla chordéb rzadkich
dla spoteczenstwa i ekspertéw.

VSOP (organizacja parasolowa organizacji rodzicow i pacjentéw z genetycznymi, wrodzonymi i
rzadkimi chorobami) udostepnia informacje o organizacjach pacjentéw poswieconych
chorobom rzadkim i uczestniczy w wyznaczaniu holenderskich osrodkéw eksperckich dla
choréb rzadkich.

Holenderska Federacja Uniwersyteckich Osrodkéw Medycznych (NFU) wspdtpracuje z Orphanetem-
Holandia i VSOP i odpowiada za spisywanie i dokumentowanie holenderskich osrodkéw eksperckich
dla choréb rzadkich.

POLSKA

Organizacja pacjentow, Ars Vivendi, stuzy pacjentom i rodzicom informacjg o swiadczeniach
Orphanetu i wspétpracuje z Orphanetem-Polska.

RUMUNIA
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'ﬂ. Romanian
Ministry
of Health

Ministerstwo Zdrowia Rumunii wspodtpracuje z Orphanetem-Rumunia w uaktualnianiu
danych o rumunskim systemie opieki medycznej. Oficjalnie popiera Orphanet.

Orphanet-Rumunia wspétpracuje z rumunskim stowarzyszeniem lekarzy w uaktualnianiu
danych o pracownikach stuzby zdrowia.

Orphanet-Rumunia wspoétpracuje z Rumunskim Towarzystwem Genetyki Medycznej w
tworzeniu programow rozwoju narodowej sieci diagnozy, badania i zapobiegania w
osrodach genetyki medycznej i w promowaniu wspotpracy ze stowarzyszeniami oséb z
chorobami genetycznymi/wadami.

ASOCIATIA

PRADERWILLI

DIN ROMANIA

¢

Orphanet-Rumunia wspélpracuje z rumunskim Stowarzyszeniem Pradera Willego w celu
ztgczenia wysitkow pacjentdow, specjalistow i rodzin do zapewnienia lepszego zycia
wszystkim osobom z chorobami genetycznymi.

StOWACIA

v

Ministerstwo Zdrowia Republiki Stowackiej oficjalnie popiera Orphanet.

StOWENIA

REPUBLIC OF SLOVENIA
MINISTRY OF HEALTH

Ministerstwo Zdrowia Stowenii oficjalnie popiera Orphanet.

HISZPANIA

TP T comno  MeaTNO
%73 OUEPANA  DESAMDAD.SERVIIOS SOOMLES
“RaS FIAALDAD

Hiszpanskie Ministerstwo Zdrowia, Opieki Spotecznej i ROwnosci Biuro Planowania i Jakosci
Zdrowia oficjalnie popiera Orphanet.

Instituto de Salud Carlos Il

Instutut Zdrowia im. Karola Il (ISClI) udostepnia Orphanetowi dane o krajowych projektach
naukowych finansowanych za posrednictwem akcji Health Strategic Action Calls.

entidad de w.()

f I utilidad publica
FEDERACIO 5 RARA

3N ESPANOLA DE ENFERMEDAD

Hiszpanska Federacja ds. Chordb Rzadkich (FEDER) wspodtpracuje z Orphanetem w
uaktualnianiu informacji o organizacjach pacjentéw, niektérych tekstéw w arkuszach
informacyjnych o niepetnosprawnosciach i w artykutach dla spoteczerstwa i oraz w

rozpowszechnianiu zasobédw Orphanetu.

VNIVERSITAT
DEFVALENCIA

Uniwersytet Walencji zaprosit zespét Orphanetu by pomdgt w przgotowaniu wyktadéw na
temat systemdw informacji o chorobach rzadkich w ramach przedmiotu o tych chorobach
wyktadanego na wydziale medycyny tego uniwersytetu.

SZWECIA

REGERING SKANSLIET

Ministry of Health
and Social Affairs, Sweden

Szwedzkie Ministerstwo Zdrowia i Spraw Socjalnych oficjalnie popiera Orphanet.

SZWAICARIA

Fundacja Health On the Net Foundation jest wifascicielem domeny wwww.orphanet.ch i
wspiera strone techniczng formularzy online Orphanetu-Szwajcaria do zbierania danych.
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ProRaris, szwajcarskie stowarzyszenie pacjentéw z chorobami rzadkimi ustanowito bliska
wspotprace z Orphanetem-Szwajcaria w celu wyszukania odpowiednich serwiséw z
informacjami dla pacjentéw i specjalistow oraz organizowania i promowania wydarzen
poswieconych chorobom rzadkim w celu zwiekszenia swiadomosci spoteczenstwa o tych
zagadnieniach.

|G Seltene Krankheiten

Orphanet-Szwajcaria jest cztonkiem spotecznej organizacji ,Community of Interest for Rare
Diseases” powofanej w sierpniu 2011 roku. Organizacja ta skupia wszystkie zainteresowane
strony w dziedzinie choréb rzadkich w Szwajcarii w celu wspierania przyjecia i wdrozenia
postanowien Narodowej Koncepcji o Chorobach Rzadkich opracowanej przez Szwajcarskie
Federalne Biuro Zdrowia Publicznego.

TURCIA

Tureckie Ministerstwo Zdrowia oficjalnie popiera Orphanet. Wspdtpracuje z Orphanetem-
Turcja w zbieraniu danych i rozpowszechnianiu wiedzy o Orphanetcie w Turcji.

WIELKA BRYTANIA

Dm Department
of Health

Departament Zdrowia oficjalnie popiera Orphanet.

Ataxia

UK

Ataxia UK i Orphanet wspdtpracuja w wymianie informacji, walidacji i publikacji online
projektow badawczych dotyczacych ataksji oraz w uzyskiwaniu poparcia dla dziatania obu
organizacji i zwiekszenia jego zakresu.

Orphanet wspodtpracuje z organizacjg Rare Disease UK w dzieleniu sie danymi i wiedza
fachowg, uzyskiwaniu poparcia dla dziatania i promocji dziatan obu organizacji i w
opracowaniu Brytyjskiej Strategii dla Choréb Rzadkich. Rare disease UK jest tez post-
walidatorem informacji w Orphanecie dotyczacych brytyjskich organizacji pacjetow .

Genetic Alliance UK

Supporting. Campaigning. Unifing.

X

Orphanet wspdtpracuje z Genetic Alliance UK w dzieleniu sie danymi i wiedza fachowg, w
uzyskiwaniu poparcia dla dziatania i promocji dziatann obu organizacji w Wielkiej Brytanii w
dazeniu do zwiekszenia swiadomosci, doskonalenia jakosci ustug i informacji dostepnych dla
pacjentow i ich rodzin oraz do polepszenia jakosci zycia oséb dotknietych chorobami
genetycznymi. informacji

Genetic Alliance jest tez post-walidatorem Orphanetu o

brytyjskich organizacjach pacjentow.

Tabela 13 Niefinansowe partnerstwa dla dziatan krajowych
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7. Strategia komunikacji

W 2016 roku, ulotki w formacie A5 prezentujgce Orphanet i ustugi Orphanetu zostaty
uaktualnione jesli byta taka potrzeba i rozprowadzone:

e Orphanet w 3 jezykach (angielskim, francuskim i niemieckim)

e Orphadata (w jezyku angielskim)

e Aplikacja Orphanet dla urzadzen iPhone i iPad (w jezyku angielskim)

e Kody ORPHA (w jezyku angielskim)

e Struktura bazy danych Orphanetu i gtdwnych produktow (w jezyku angielskim)

e Ontologia chordb rzadkich Orphanetu

Wydrukowano tez ulotke w formacie A4 o osiggnieciach Orphanetu w 2015 roku i rozprowadzano
jg podczas zjazdéw naukowych.

Wydrukowano i rozprowadzano podczas konferencji naukowych takze ulotke w formacie A4
opisujgcg pozycje miedzynarodowg Orphanetu, zwfaszcza podczas inauguracji dziatalnosci
Konferencji Ogranizacj Pozarzagdowych Bedacych w Zwigzkach Konsultacyjnych z ONZ (CONGO) w
listopadzie 2016 roku.

W 2016 roku zaproszno przedstawicieli Orphanetu jako specjalistéw w dziedzinie choréb rzadkich
do wygtoszenia wyktadow i wziecia udziatu w sesjach plakatowych podczas ponad 62 konferencji
na $wiecie. Wyktady te byty gtéwnie skupione na przedstawianiu bazy danych Orphanetu (54),
polityki zdrowia publicznego (2) i badaniach na chorobami rzadkimi (5). Ponadto, Orphanet byt tez
reprezentowany podczas licznych krajowych i miedzynarodowych warsztatéw i treningdw w celu
zwiekszenia wiedzy o danych i narzedziach Orphanetu i nawigzania kontaktu z innymi projektami
zwigzanymi z chorobami rzadkimi.

W 2016 roku stoiska Orphanetu byty wystawiane podczas 17 réznych konferencji wymienionych

nizej:
. Publiczna konferencja z okazji Dnia Chordb Rzadkich, Szpitale Uniwersytu Genewskiego, ,
29 lutego 2016 r. Genewa, Szwajcaria
° Konferencja z okazji Dnia Chordb Rzadkich zorganizowana przez ProRaris, 27 lutego 2016

r., Zurych, Szwajcaria
. Europejska konferencja nt. chordb rzadkich 2016, 26—28 maja, Edynburg, Wielka Brytania
. Europejska konferencja nt. genetyki cztowieka 2016, 21-24 maja, Barcelona, Hiszpania
. 8. Doroczna francuska konferencja nt. genetyki cztowieka i genetyki medycznej, 3-5
lutego 2016, Lyon, Francja
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° Miedzynarodowy kongres nt. personalizowanej opieki zdrowotnej, 12—15 czerwca 2016 r.,
Montreal, Quebec, Kanada

° Sympozjum z okazji Dnia Choréb Rzadkich, 29 lutego 2016 r. Hanower, Niemcy

° Konferencja Kanadyjskiego Stowarzyszenia dla Swiadczeh Zdrowotnych i Badan
Politycznych (CAHSPR) 2016, 9—12 maja 2016 r., Toronto, Ontario, Kanada

. Szwajcarskie Towarzystwo Medycyny Wewnetrznej, 25-27 maj 2016 r., Bazylea,

Szwajcaria

. Konferencja Kanadyjskiego Towarzystwa Pediatrycznego 2016 r., 22-25 czerwca 2016,
Charlottetown, Wyspa Ksiecia Edwarda, Kanada

. 8. Doroczne Forum Partnerstwa Podstawowej Opieki Zdrowotnej (PriFor), 29—-30 czerwca

2016 r., St. John's, Nowa Fundlandia, Kanada

° Zjazd Miedznarodowego Towarzystwa Pielegniarek w Genetyce (ISONG), 4 i 5 sierpnia
2016, Dublin, Ireland

. 24. Zjazd dysmorfologiczny im. Karen Helene @rstaviks 2016, 24-25 sierpnia 2016,
Bergen, Norwegia

° Krajowa Konferencja nt. Zaburzern Nerwowo-Miesniowych 2016, 12—-13 wrzesnia 2016,
Tromso, Norwegia

° Konferencja nt. zakrzepicy zylej, Mater Misericordiae University Hospital,16 wrzesnia
2016, Dublin, Irlandia

° Nowe metody diagnostyczne w nowoczesnej opiece: Konferencja nt. nadcisnienia
tetniczego na tle hormonalnym i raka gruczotu krokowego, 30 wrzesnia 2016, Dublin,
Irlandia

° Planéte Santé 2016, 24-28 listopada 2016, Lozanna, Swajcaria

Zespdt koordynujgcy Orphanetu prowadzi strone na Facebooku (Facebook page) (2 400

Sledzacych) i konto na Twitterze (Twitter account @orphanet : 1 600 $ledzgcych) oraz kanat na

YouTubie pt. Orphanet Tutorials.

Zespot Orphanet-Wtochy ma swojg strone na Facebooku (Facebook page) (1 140 sledzacych) i
kanat na Youtubie (YouTube channel).
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https://www.youtube.com/channel/UCKMLSL9hlrxz6zKFod5IlnA
https://www.facebook.com/OrphanetItalia
https://www.youtube.com/channel/UCwDiFdjOvJWLSoKQnZ8FoSA
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8. Zespot Orphanetu w 2016 roku

Raport z dziatalnosci Orphanetu w 2016 roku
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W przypadku jakichkolwiek pytan lub uwag prosimy o kontakt:
contact.orphanet@inserm.fr
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