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1. Bilan des actions 2011

Lobjectif général d’'Orphanet est de fournir @ la communauté un ensemble complet d'informations sur les
maladies rares et les médicaments orphelins, afin de contribuer a améliorer le diagnostic, la prise en charge et
le traitement des maladies rares.

Orphanet est devenu le portail de référence mondiale sur les maladies rares et les médicaments orphelins, pour
tous publics.

Orphanet propose un ensemble de services gratuits et en libre acceés :
e Uninventaire des maladies rares et une classification de ces maladies d’aprés les classifications expertes
publiées. Chaque maladie est indexée avec la Classification Internationale des Maladies (CIM version
10) de l'Organisation Mondiale de la Santé et I'Online Mendelian Inheritance in Man (OMIM), base de
données américaine des génes et maladies génétiques développée par l'université John Hopkins. Orphanet
a développé son propre codage (classification ORPHA), créant pour chaque maladie une carte d'identité qui
comprend sa classe de prévalence, sa classe d’age d'apparition, son mode d’hérédité et les génes associés
(toutes les maladies n'ont pas encore leur carte d’identité remplie).
e Une encyclopédie professionnelle couvrant 3000 maladies rares, écrite par des rédacteurs scientifiques
et validée par des experts de renommée internationale. Systématiquement écrite en francais et en anglais,
elle est partiellement traduite en allemand, italien et espagnol, portugais et polonais.
e Une encyclopédie grand public couvrant 113 maladies, écrite par Orphanet en partenariat avec les
centres de référence et les associations de malades concernées.
e Un inventaire des médicaments orphelins a tous les stades de développement depuis la désignation
orpheline par U'EMA (European Medicines Agency) jusqu’a la mise sur le marché européen.
e Un répertoire des ressources spécialisées, apportant de l'information sur les consultations expertes, les
laboratoires de diagnostic, les projets de recherche en cours, les essais cliniques, les registres, les réseaux,
les plateformes technologiques et les associations de malades, en lien avec les maladies rares dans les pays
du réseau Orphanet.
e Un service d'aide au diagnostic permettant la recherche par signes et symptémes.
® Une encyclopédie des recommandations pour la prise en charge d’'urgence et l'anesthésie.
e Une lettre dinformation électronique bimensuelle, OrphaNews, qui présente un apercu des actualités
scientifique et politique sur les maladies rares et les médicaments orphelins, en langue francaise et anglaise.
e Une collection de rapports de synthése, les Cahiers d’Orphanet, portant sur des sujets transversaux,
directement téléchargeables depuis le site.

Actuellement Orphanet est le seul projet a établir un lien entre les maladies, l'information textuelle existant a
leur sujet (également par des liens avec d'autres sites informatifs) et les services appropriés pour les patients.
Orphanet est donc le site dédié aux maladies rares le plus complet en termes de documents référencés.

Les principales réalisations de 2011 sont les suivantes:

¢ Le lancement de la ‘Joint Action” (action conjointe) Orphanet Europe en Avril 2011.

Orphanet est désormais soutenu par la Commission européenne comme une action conjointe entre les Etats
membres européens.
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e La gouvernance d'Orphanet a été encore améliorée.

Pour assurer une gouvernance optimale du consortium Orphanet et une gestion efficace du flux de travail,
mais aussi pour refléter la participation des autorités de santé des Etats membres, la gouvernance a été
réorganisée en Avril 2011. Trois comités ont été mis en place (le comité de direction, le comité de pilotage et le
comité consultatif international) afin d'assurer la cohérence du projet, son évolution par rapport aux évolutions
technologiques et aux besoins de ses utilisateurs finaux, ainsi que sa durabilité.

e La traduction du site Web international et de l'ensemble de la base de données en portugais.

e La publication de sites spécifiques a chaque pays et dans la ou les langue(s) nationale(s).

Les sites nationaux offrent de nouvelles facons d’accéder et de présenter l'information de maniére adaptée aux
besoins de chaque Etat membre (EM) et de chaque type d'acteur. Ils donnent accés a l'information principale,
commune a tous les pays, mais également a des informations spécifiques du pays : nouvelles, événements,
politique maladies rares et autres documents.

e |'expansion du réseau

Le Canada a rejoint Orphanet en 2011 et des négociations ont débuté avec 'Argentine, ['Australie, le Brésil, la
Chine et le Japon.

e Acceés gratuit a 'ensemble de données d'Orphanet sur www.orphadata.org.

En raison du nombre croissant de demandes d’extraction de données, et afin dassurer la diffusion de la
nomenclature Orphanet des maladies rares et de maximiser l'utilisation des informations recueillies sur les
ressources expertes, le site orphadata.org a été créé. Depuis juin 2011, 'ensemble des données Orphanet y est
directement accessible dans un format réutilisable. Les données proposées sont une extraction partielle des
données stockées dans Orphanet et sont mises a jour mensuellement. Le site est exclusivement en anglais, mais
les données sont le cas échéant accessibles en six langues (anglais, frangais, allemand, italien, portugais et
espagnol). Le site remporte un franc succés avec prés de 3000 téléchargements par mois.

e Lencyclopédie des maladies rares a été étendue et mise a jour.
Depuis 2011, elle est disponible en portugais et en polonais, en plus de l'anglais, du francais, de l'allemand, de
l'italien et de l'espagnol. Les demandes d'articles de synthése dans le ‘Orphanet journal of rare Diseases’ (0JRD)
ont continué.

e Le répertoire des centres experts, laboratoires de diagnostic, essais cliniques, projets de recherche,
réseaux, registres et associations de patients a été élargi et mis a jour.

e Les informations sur les médicaments orphelins ont été publiées dans un rapport de la collection des
Cahiers d’Orphanet, pour une communication plus efficace.
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2. Evolution du consortium Orphanet

La base de données Orphanet est percue au niveau international comme une ressource précieuse, car elle est
la seule source de données validées sur les maladies rares. Elle est ainsi mentionnée dans les documents de la
Commission européenne sur les maladies rares (“Rare diseases: Europe’s challenge” - 11 Novembre 2008) ainsi
que la recommandation du Conseil (2009/C151/02) relative a une action dans le domaine des maladies rares (8
Juin 2009) comme la source d'information sur les maladies rares et comme un outil stratégique pour la mise en
place d’un plan ou de toute stratégie nationale sur les maladies rares, que chaque Etat membre est encouragé
a développer pour la fin 2013.

En avril 2011, Orphanet a ainsi franchi un seuil important en devenant une action conjointe (Joint Action) entre
les Etats membres de U'Union européenne (UE), un instrument qui combine le financement de la Commission
européenne avec celui de chacun des Etats membres participants (MS), ainsi qu'avec la Suisse, un partenaire
collaborateur. Laction conjointe, financée a hauteur de 7 200 000 euros sur trois ans a débuté le 1°" Avril et
la réunion de lancement, rassemblant tous les coordonnateurs nationaux des pays et des représentants des
autorités de santé des états membres, a eu lieu a Paris les 7 et 8 juin 2011.

L'objectif principal de l'action conjointe est de renforcer la présence d’'Orphanet dans chaque pays participant
afin de diffuser l'information sur les services experts et de mettre a disposition des malades et des professionnels
des données validées, si possible dans la langue nationale. Dans les objectifs des trois ans a venir figurent
'amélioration des services existants et le développement de nouveaux outils et services. Une des priorités de la
Joint Action est d’avoir le site Orphanet et ses produits traduits dans le plus grand nombre possible de langues
européennes.

Pour assurer une gouvernance optimale de l'action conjointe et une gestion efficace du flux de travail, et
aussi pour refléter la participation des autorités de santé des Etats membres, la gouvernance d’ Orphanet a
été réorganisée en Juin 2011. Outre le conseil d’administration (composé des coordinateurs nationaux), deux
nouveaux comités ont été créés et nommés lors de la premiére assemblée annuelle de 'action commune :
e Le Comité de pilotage composé de représentants des organismes de financement ou des autorités de
santé ayant contribué au financement du projet central (la base de données des maladies, l'encyclopédie, la
structure de base de données, les infrastructures et la coordination des activités).

® Le Comité consultatif international composé d’experts internationaux.
Ces conseils garantissent la cohérence du projet, son évolution par rapport aux évolutions technologiques et
aux besoins de ses utilisateurs, ainsi que sa durabilité.
Dans le cadre de l'action conjointe, Orphanet cherche a devenir plus colt/efficace, plus convivial et a s'inscrire
dans la durée.

Depuis sa création, Orphanet s'est
ouvert progressivement a l'ensemble de
l'Europe. Aujourd’hui, il est présent dans
35 pays paneuropéens et au Canada. La
qualité des données disponibles sur
Orphanet et sa réputation conséquente,
font que le nombre de pays souhaitant
intégrer le consortium ne cesse
d'augmenter. L'avantage de rejoindre
Orphanet plutét que de créer un
systéme de novo est de bénéficier des

I Consortium Orphanet
Potentielles collaborations
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investissements d'infrastructures déja consentis.
En 2011, des négociations ont été entamées avec 6 pays : Irlande, Argentine, Brésil, Australie, Chine et Japon.

2.3.1. EqQuUIPE COORDINATRICE

La coordination du consortium est gérée par l'équipe de coordination, Orphanet France, située au Service
Commun 11 de U'INSERM (U'Institut national francais de la santé et de la recherche médicale). LINSERM a été le
coordinateur du consortium Orphanet depuis le début du projet en 1997.

'équipe de coordination est responsable de la coordination des activités du consortium, de linfrastructure, des
outils de management, de la base de données des maladies rares et de la production de l'encyclopédie, ainsi que
du contrdle de qualité du répertoire des ressources expertes dans les pays participants.

L'équipe de coordination est également en charge de la mise a jour de la base de données sur les médicaments
en développement dans le domaine des maladies rares, du stade de la désignation a l'autorisation de mise sur
le marché, ainsi que de l'information sur leur disponibilité au niveau des pays.

2.3.2. PARTENAIRES

La mise en place d'un répertoire des services ne peut étre assurée que par la consolidation des données recueillies
au niveau des Etats membres. Lidentification des ressources expertes exige une trés bonne connaissance de
la recherche au niveau national, ainsi que des institutions et des parcours de soins. Tous les coordinateurs
nationaux sont basés dans des institutions de grande envergure, qui peuvent fournir un environnement de
travail adéquat aux documentalistes en termes de ressources documentaires, secrétariat et accés au réseau.

Les partenaires sont responsables de la collecte, de la validation et de la soumission des données sur les
essais cliniques, les laboratoires médicaux, les centres experts, les projets de recherche, les registres, et les
associations de patients.

Liste des institutions partenaires d'Orphanet:
Arménie: Center of Medical genetics and Primary Health of Arménie
Autriche: Gesundheit Osterreich GmbH
Medizinische Universitat Wien
Belgique: Federal Public Service health, Food Chain Safety and Environment
Wetenschappelijk Instituut Volksgezondheid, Institut de Santé Publique
Bulgarie: Bulgarien association for Promotion of Education and Science
Canada: Mc Gill University
République Tchéque: Univerzita Karlova v Praze, Charles University in Prague
Croatie: Zagreb University
Chypre: Archibishop Makarios II Hospital
Danemark: University Hospital of Aarhus
Estonie: University of Tartu
France: Institut National de la Santé et de la Recherche Médicale (INSERM)
Allemagne: Medizinische Hochschule Hannover
Gréce: Institute of Child Health Athens
Finlande: The Family Federation of Finlande (Vaestdliitto)
Hongrie: National Center for Healthcare Audit and Improvement
Irlande: National Centre for Medical Genetics
Israél: Tel Aviv University
Italie: Hospital Bambino Gesti Roma
Liban: Université Saint Joseph Beyrouth
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Lituanie: Vilnius University Hospital Santariskiu Klinikos Centre for Medical Genetics
Lettonie: The National Health Service
Luxembourg: Ministére de la Santé du Luxembourg
Maroc: Department of Medical Genetics, Institut National d’Hygiéne du Maroc
Pays-Bas: Academisch ziekenhuis Leiden- Leids Universitair Medisch Centrum
Norvége: Department for Rehabilitation and RD, Norwegian directorate of Health
Pologne: Instytut Pomnik - Centrum Zdrowia Dziecka
Portugal: Instituto de Biologia Molecular e Celular
Roumanie: Universitatea de Medicina si Farmacie «Grigore. T. Popa»
Serbie: Institute of Molecular Genetics and genetic Engineering - Belgrade University
Suéde: Karolinska Institutet
Slovénie: Univerzitetni Klinicni Center Ljubljana, University Medical Centre Ljubljana
Slovaquie: Children’s University Hospital in Bratislava
Espagne: Centro de investigation biomedica en Red de Enfermedades Raras

Ministry of Health and Social policy
Suisse: Division of Genetic Medicine - University Hospitals Geneva
Turquie: Department of Human and Medical Genetics, University of Istanbul
Royaume-Uni: The University of Manchester

Partenaires associés
dans I'Action Conjointe
Orphanet Europe

- Partenaires collaborateurs
dans I'Action Conjointe
Orphanet Europe

[ Autres partenaires

Les pays partenaires d'Orphanet
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3. Evolution du contenu de la base de données

La base de données des maladies et des génes contient 8461 maladies ou groupes de maladies et leurs

synonymes.

Langues :
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La base de données des médicaments et substances contient :

® 961 substances liées a plus de 1137 désignations orphelines (Europe et Etats-Unis)

® 133 autorisations de mises sur le marché européennes (dont 62 aprés désignation orpheline et 71 sans désignation
orpheline préalable)

e 150 autorisations de mise sur le marché américain

e (Ces substances ont une désignation/indication pour plus de 500 maladies rares

L'annuaire des ressources dans 36 pays d'Europe et alentour recense les données sur :
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1760 essais cliniques pour 500 maladies dans 28 pays
1306 registres

RECHERCHE SIMPLE
1633 laboratoires cliniques dédiés au diagnostic

27306 tests de laboratoires diagnostics liés a 4698
maladies et 1933 génes

Orphanet collecte des données dans 36 pays :

Allemagne, Arménie, Autriche, Belgique, Bulgarie, Canada, Chypre, Croatie, Danemark, Espagne, Estonie, Finlande,
France, Gréce, Hongrie, Irlande, Israél, Italie, Lettonie, Liban, Lituanie, Luxembourg, Maroc, Norvége, Pays-Bas,
Pologne, Portugal, République Tchéque, Roumanie, Royaume-Uni, Serbie, Slovaquie, Slovénie, Suéde, Suisse, Turquie.

La collecte des données et leur mise a jour annuelle sont sous la responsabilité des équipes de chaque pays disposant
d'un financement suffisant pour rémunérer un professionnel dédié. C'est le cas dans les pays suivants : Allemagne,
Belgique, Espagne, France, Italie, Pays-Bas, Portugal, Royaume-Uni et Irlande, Suisse.

Pour tous les autres pays, les données sont collectées par la France et soumises a la validation par le responsable
Orphanet de chaque pays.

Nombre total de données
surles services experts

35000
30000

25000 |

20000 |

15000

10000 |~
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Avril 2008 Avril 2009 Avril 2010 Avril 2011

Nombre total de données sur les services experts dans la base de données d’Orphanet.
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En 2011, le nombre total de données sur les services experts dans la base de données a augmenté par rapport a
2010. De plus, la qualité des données présentes en base s'est améliorée; en effet depuis avril 2011 une personne
en charge de la gestion de la qualité a été recrutée pour assurer le contrdle qualité des données, et la procédure
de validation des données publiées a été établie en accord avec les autorités de santé des pays membres.

4. Evolution des produits et services

Limplémentation de 4 nouvelles fonctionnalités a la base de données d’Orphanet en 2011 a permi d’améliorer
la convivialité et l'interactivité du site tout en assurant une meilleure dissémination des données.

4.1.1. ORPHADATA

En raison du nombre croissant de demandes d’extractions de données de la base, un site permettant de télécharger
un ensemble de données sur les maladies rares et les médicaments orphelins dans un format réutilisable a été
créé. Librement accessible et disponible, Orphadata a été lancé en Juin 2011. Il a été développé dans le cadre
du soutien de la Commission européenne (Direction générale de la santé des consommateurs: DG Sanco) a
Orphanet Europe avec un soutien supplémentaire du laboratoire GlaxoSmithKline (GSK). Les données proposées
sont une extraction partielle des données stockées dans Orphanet. Le site est mis a jour mensuellement avec
mention de la date de la derniére mise a jour. Le site est exclusivement en anglais, mais les données sont le cas
échéant accessibles en six langues (anglais, francais, allemand, italien, portugais et espagnol). Ces données
sont les suivantes :

e Un inventaire des maladies rares, avec leur numéro OMIM, CIM-10 et les génes associés dans HGNC,

OMIM, UniProtKB et Genatlas ;

e Les classifications des maladies rares mises en place par Orphanet et basées sur les classifications

expertes publiées;

e Les données d'épidémiologie relatives aux maladies rares en Europe (prévalence, age moyen d'apparition,

age moyen au déces) extraites de la littérature ;

e Une liste de signes et de symptomes associés a chaque maladie, avec leur classe de fréquence.

Il est également possible, sur demande, d'accéder a d’autres types de données d'Orphanet, aprés signature d’'un
protocole d’accord :
e Un inventaire des médicaments orphelins a tous les stades de développement depuis la désignation
orpheline par 'EMA (European Medicines Agency) jusqu’a la mise sur le marché européen, croisé avec les
maladies.
e un résumé pour chaque maladie en 6 langues (anglais, francais, allemand, italien, espagnol, portugais)
e les URLs d'autres sites donnant acces a de l'information sur les maladies rares
e Un répertoire des ressources spécialisées, apportant de l'information sur les consultations expertes, les
laboratoires de diagnostic, les projets de recherche en cours, les essais cliniques, les registres de patients ou
de mutations, les associations de malades, en lien avec les maladies rares dans les pays du réseau Orphanet.

Un guide utilisateurs est a la disposition des internautes sur le site d'Orphadata.
Cette nouvelle offre contribue a l'avancement de la R&D dans le domaine des maladies rares et facilite l'adoption
de la nomenclature Orphanet par les systémes d’information en santé.
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Les statistiques d’utilisation du site depuis le mois de juin 2011 montrent que nos données ont été téléchargées
plus de 21,000 fois avec une moyenne de prés de 3000 téléchargements par mois.

Téléchargements a partir du site Orphadata
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4.1.2. TrapuctioN D'ORPHANET EN PORTUGAIS

Le site international et la base de données ont été traduits en Portugais, et depuis le 23 février 2011, toutes
les informations sont accessibles aux utilisateurs portugais et brésiliens dans leur propre langue.
La version portugaise du site a été fortement consultées depuis sont lancement.

www.orpha.net 31 déc. 2010 - 31 déc. 2011
Pages les plus consultées Comparaison avec : Site
"
10000 .’.~. - 10 cco
o ./\.¢ ~...~._._.—o-o- \.........-...-.-._. ,o%.._ | — —
o A / LLT ]

31080 - 1300 127 % - s marz I mai -7 i T3 pur - o u T2 zept. - 10 220t Is nov. - 12 now.
60 855 pages ont été consultés 308 352 fois.

Pages vues Consultations Tem n%n Taux derebond  Sorties (en %)

308 352 g ﬁ’“’ 7447 % 42,52 %

Total du site (en %) : 240 768 4. Moyenne du site : Moyenne du site :

274 % Total du site (en %):  00:01:01 67.25% (10.73%) = 31.12 % (36,66 %)

288% Moyenne du site :
00:00:55 (12,23 %)

Consultations du site Orphanet en portugais en 2011

Les pages du site Orphanet en portugais ont été vues 310 000 fois depuis le lancement en février 2011.
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4.1.3. INTERACTIVITE
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4.1.4. IMPLEMENTATION DES INDICATIONS THERAPEUTIQUES

Les indications thérapeutiques pour les substances contenues dans les médicaments orphelins sont désormais
accessibles en ligne dans les informations supplémentaires des autorisations Européennes de mise sur le marché.

N Langues : [Frangais | [English [Espafiol |Deutsch |Italiano |Portugués
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4.2. Evolution des produits et services déja disponibles

4.2.1. Poursuite b"ORPHANET URGENCES

Les fiches Orphanet Urgences s'adressent aux praticiens de lurgence pré-hospitaliére (une section leur est
dédiée) ainsi qu’aux urgentistes hospitaliers. Ces fiches synthétiques et pratiques sont élaborées conjointement
avec les centres de référence et les associations de patients, et sont soumises a un comité de lecture composé
de médecins issus de sociétés savantes (Société Francaise de Médecine d'Urgences, Service d’Aide Médicale
Urgente de France, Société Francaise de Pédiatrie et Société Nationale Francaise de Médecine Interne). Elles
sont progressivement traduites dans les cing autres langues (anglais, allemand, italien, espagnol, portugais).
En Décembre 2011, 9 fiches étaient disponibles en anglais, 14 en espagnol, 16 en italien, 11 en portugais et

une en allemand.

Consultations des fiches Orphanet Urgences par langue
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Consultations des fiches Orphanet Urgences par langue en 2011

En 2011, les fiches Orphanet Urgences ont été vues plus de 67 000 fois, contre 37 000 en 2010, représentant
une augmentation de 80% en un an. Cette augmentation globale refléte U'expansion de la collection dans les
différentes langues.
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Nombre de consultations par fiche

Langue Nombre de fiches

Allemand 1
Anglais 9
Espagnol 16
Francais 34
Ttalien 15
Portugais 13

DE

EN ES FR T PT

Nombre de consultations par langue et par fiche

Le nombre de consultations de ces fiches montre que cette collection est un succés dans plusieurs langues
comme le francais et litalien. Malgré le fait qu’il ny ait qu'une seule fiche disponible en allemand, celle-ci est
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trés consultée. La collection de fiches d'urgences est encore en pleine expansion en espagnol et en portugais
et nécessite d'étre mieux identifiée par la communauté des maladies rares. D'autre part, le nombre décevant de
consultations en anglais peut étre expliqué par l'existence d'un plus grand nombre de documents équivalents
dans cette langue, produits par les sociétés savantes. Pour éviter une perte inutile de temps et d’énergie,
particulierement précieux dans le monde des maladies rares, Orphanet est actuellement en train d'établir des
collaborations avec ces sociétés savantes afin de pouvoir fournir des liens vers ces ressources de qualité déja
existantes.

4.2.2. POURSUITE DE L'ENCYCLOPEDIE FRANCOPHONE POUR LE GRAND PUBLIC

Lencyclopédie grand public était initialement un projet francais visant a donner une information compléte,
honnéte et a jour aux patients et a leurs proches sur les maladies les concernant. La traduction dans d‘autres
langues que le francais est prévue pour 2012, de méme que la publication sur Orphanet de textes pour le grand

public réalisés par des centres experts ou des associations de patients et produits selon une méthodologie
fiable.

En décembre 2011, 113 textes étaient en ligne. Cette encyclopédie est téléchargée plus de 411 000 fois par
mois, ce qui corresponds a 4 950 000 de téléchargements en 2011 (soit une augmentation de 12% par rapport
3 2010).

Teléchargements de l'encyclopédie grand public par mois, comparaison 2010-2011

Téléchargements de lI'encyclopédie grand public
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4.2.3. POURSUITE DE LA COLLECTION DES CAHIERS D'ORPHANET

Les Cahiers d'Orphanet, collection de rapports de synthése sur des sujets transversaux en accés libre sur le site
d’Orphanet, sont élaborés a partir de l'extraction de données de la base mises en forme de maniére a les rendre
accessibles a tous.
Cette collection comporte :

e 5 (Cahiers sur la thématique Maladie rares :

- Prévalence ou nombre de cas publiés classés par ordre alphabétique des maladies (disponible dans
les 6 langues du site)

- Maladies classées par prévalence décroissante ou par nombre de cas publiés (disponible dans les 6
langues du site)

- Disease Registries in Europe (en Anglais uniquement)
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- European collaborative research projects funded by DG Research and by E-Rare in the field of rare
diseases & European clinical networks funded by DG Sanco and contributing to clinical research in the
field of rare diseases (en Anglais uniquement)

- Rare Diseases Networks in Europe (en Anglais uniquement)
e 1 Cahier sur les Médicaments Orphelins

- Listes des médicaments orphelins en Europe (disponible dans les 6 langues du site)
e 6 Cahiers sur la Politique de Santé (en Frangais uniquement) :

- Vivre avec une maladie rare en France: Aides et prestations

- Liste des consultations de génétique en France

- Liste des laboratoires de cytogénétique et génétique moléculaire en France

- Centres de référence labellisés et centres de compétences désignés pour la prise en charge d'une
maladie rare ou d'un groupe de maladies rares :

- Liste des centres de référence coordonnateurs

- (lassement par groupe de maladies des consultations des centres de référence et des centres
de compétences

- (lassement par région des consultations des centres de référence et des centres de compétences
e Des Compte-Rendus
- Rapport d’Activité d'Orphanet (en Francais et en Anglais)
Orphanet 2010 Users Satisfaction Survey (en Anglais uniquement)
OrphaNews Europe 2010 Reader Satisfaction Survey (en Anglais uniquement)
Compte-rendus des Forums des associations (en Frangais uniquement)

Ces Cahiers sont mis a jours réguliérement. Ils sont téléchargés plus de 32 000 fois par mois en langue frangaise
et prés de 60 000 fois par mois toutes langues confondues. La publication de chaque Cahiers d'Orphanet est
annoncée dans les newsletter OrphaNews. Les Cahiers sont disponibles a partir de la page d'accueil du site.

Nombre de téléchargements
des Cahiers d'Orphanet par langue
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Nombre total de téléchargements par langue

Les Cahiers d'Orphanet sont trés souvent téléchargés : en 2011, plus de 710 000 fois. Cela représente une
augmentation de 25% par rapport a 2010 (environ 570 000 téléchargements).
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Nombre de téléchargements des Cahiers d'Orphanet
traduits dans toutes les langues Orphanet
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Nombre de téléchargements des Cahiers d’Orphanet traduits dans toutes les langues Orphanet

La comparaison du nombre de téléchargements des Cahiers d'Orphanet traduits dans les 6 langues montre que
cette collection est fortement téléchargée en francais et en anglais. La baisse du taux de consultation dans les
autres langues pourrait s’expliquer par un manque de notoriété et de visibilité des Cahiers d'Orphanet sur le site.
Ce point devrait étre résolu par la nouvelle page d’accueil Orphanet qui sera en ligne en 2012.

4.2.4. Succes D L'ORPHANET JOURNAL OF RARE DISEASES, UN JOURNAL ELECTRONIQUE EN LIBRE ACCES
SUR INTERNET AVEC Br1oMEepCENTRAL (WWW.0IRD.COM)

0JRD a été indexé dans Medline au bout de sa premiére année d’existence (2006) et a été sélectionné
0@ par Thompson Scientific aprés deux ans de parution seulement, ce qui a permis de recevoir un
premier facteur d'impact de 1.3 en juin 2008, de 3.14 en juin 2009, de 5.83 en Juin 2010 et de 5.93
en 2011.
Le journal s’est vu soumettre 237 manuscrits en 2011, soit 50% de plus que l'année précédente, dont 89 ont
été acceptés pour publication.

4.2.5. SITES NATIONAUX ORPHANET

Pour qu'Orphanet puisse devenir un instrument dans la mise en place des plans nationaux ou des stratégies pour
les maladies rares, le portail international a mis en place des sites par pays dans la ou les langues nationale(s).
Ces sites nationaux consacrés a chaque pays partenaire leur permettent d'avoir un point d’entrée vers le site
international dans leur propre langue. Les pages nationales proposent des informations sur les événements
nationaux et donne accés a des documents de politique nationale concernant les maladies rares et les
médicaments orphelins. Un outil a été développé par l'équipe coordinatrice d'Orphanet pour que l'administration
des pages spécifiques pour chaque pays soit possible dans n‘importe quelle langue et n“importe quel alphabet.
Au-dela de l'information nationale, ces pages donnent accés a la base de données internationale en six langues.
Cest donc une solution provisoire en attendant lidentification de ressources pour une vraie traduction de
U'ensemble du site.

Au 31 Décembre 2011, 23 sites nationaux dans la langue nationale étaient en ligne: Autriche, Bulgarie,
République Tchéque, Estonie, Finlande, France, Allemagne, Gréce, Irlande, Israél, Italie, Lituanie, Pays-Bas,
Pologne, Portugal, Serbie, Espagne, Slovaquie, Slovénie, Suéde, Suisse et Turquie, et Royaume-Uni.

Cela représente 18 nouveaux sites par rapport a 2010.
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http://www.ojrd.com/

www.orpha.net/manhor 1 janv. 2011 - 31 déc. 2011

Tableau de bord Comparaison avec - Site
L JRUESS
7000 '} 7ooo
_.—--i/ \.
3500 R _ - 3s00
..-"‘""'.- '——-—-"/-
] o
T4 jarwe. - 31 Janv. T4 mars - 31 mars T4 mai-31 T jun. - 31 i T4 zape - 30 smpt. T4 nov. - 30 nav.
Fréquentation du site
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" 100 342 Pages vues T 00:02:14 Temps moyen passe sur le site

T 2,13 Pages par visit T 65,48 % nNouvelles visites (en %)

Vue d’ensemble des visites dans les 23 sites nationaux Orphanet en 2011

Laugmentation globale du nombre de visites, tous sites confondus, refléte le nombre croissant de sites nationaux
publiés, mais aussi la meilleure connaissance de l'existence de ces points d’entrée nationaux par les utilisateurs.

5. Utilisateurs

D'aprés Google, la notoriété du site www.orpha.net peut étre appréciée d'aprés le nombre de résultats en
utilisant le nom du site comme requéte, qui est de 2 060 000 réponses. Pour comparaison, le site de NORD
entraine 1 230 000 réponses, celui de GeneClinics 288 000 et celui de 'INSERM 1 010 000.

En 2011, Google indexait 1 260 000 documents et pages en provenance du nom de domaine www.orpha.net, ce
qui est stable par rapport a l'année précédente.

L'accés au site d'Orphanet se fait majoritairement via les moteurs de recherche (81,1% des visites selon Google
Analytics) et Google représente a lui seul 77,5% des requétes. Les sites générant du trafic vers Orphanet
représentent quant a eux 10,1%. Le reste des accés se fait de maniére directe (bookmarks, 8,8%).

La richesse de notre site permet de drainer une quantité importante de visites par un corpus conséquent de
mots-clefs (plutdt que sur quelques mots-clefs prédominants). Le mot-clef principalement utilisé pour accéder a
notre site est simplement « Orphanet », qui représente 7,4% des visites. Notre référencement est de type « long
tail » (avec plus de 920 570 mots-clefs différents ayant généré du trafic).

Au total, 3 502 264 visites ont été générées sur 'ensemble des sources de trafic.

ﬂ — 3,84 9% Trafic direct B Moteurs de recherche

2 830615,00 (21.08 %)
; W Sites référents
" 10,09 % sites de référence 353 208,00 (10.08 %)
M Accés directs
300 434,00 (8.84 %)
T 81,08 % Moteurs de recherche Autres
7 (> 0.00 %)

e

Répartition des sources de trafic
Source : Google Analytics - période du 31 décembre 2010 au 31 décembre 2011
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Depuis novembre 2009, Google Analytics offre la possibilité de tracer les consultations faites a partir d'appareils
mobiles (téléphones, tablettes tactiles...). Ces consultations ont connu une croissance exponentielle depuis la
fin de l'année 2010 : en 2010 celles-ci représentaient 30 000 visites contre plus de 170 000 en 2011, soit une
augmentation de prés de 500% ! Les visites par appareils mobiles représentaient en moyenne 4,96% des visites
totales du site en 2011. En décembre 2011, elles représentaient 7,41% des visites totales.

31 déc. 2010 - 31 déc. 2011
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Ces mobiles ont généré 173 785 visites via 17 systémes d'exploitation.

Fréquentation du site

Visites Pages par visite Tanrmoyan passé les visites (en  Taux de rebond
173 785 1,88 sure st 80,08 %
Préc. : Préc 00:01:05 77,08 % Préc
20 580 (487,51 % 2,18 (-13.70% Préc. : Préc. : 73.25% (0,33 %
00:01:29 (-27.20 % B0.22% (-3 02 %

Consultations du site Orphanet par des appareils mobiles en 2011
Source : Google Analytics - période du 31 décembre 2010 au 31 décembre 2011
versus 31 décembre 2009 au 30 décembre 2010

En conclusion, notre référencement est satisfaisant et la richesse du site explique sa notoriété.

wiw.orphaunet . . 1 janv. 2011 - 31 déc. 2011
Vue d Ensemble des VISIteurS Comparaison avec - Site
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2 543 517 internautes ont visité ce site.

7T 3499 285 visites — 00:02:01 Temps passé sur le site
< 2 543 517 visiteurs unigues absolus - 6?.25 O Taux de rebond
T 11245243 Fages vues I 70,48 % Nouvelles visites

' 3,21 Mombre moyen de pages vues

Visites du site Orphanet en 2011
Source : Google Analytics - période du ler janvier 2011 au 31 décembre 2011

En 2011, Orphanet a généré plus de 11 millions de pages vues soit une moyenne journaliére de 30 800 pages
vues ce qui correspond a une augmentation de plus de 40 % par rapport a l'année précédente (8 millions de
pages vues en 2010).
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Loutil de Google Analytics ne prend pas en compte les accés directs aux documents PDF. Or cela reste un
point d’entrée et un volume trés conséquent : chaque mois, ce sont plus de 875 000 PDF qui sont consultés
sur le site d’Orphanet. Ceci représente plus de 10 500 000 téléchargements en 2011, ce qui correspond a une
augmentation d’environ 20% par rapport a l'année précédente (870 000 en 2010).

La répartition géographique des utilisateurs montre toujours des provenances trés variées (211 sources
répertoriées). Les dix premiers pays sont les suivants: France, Italie, Allemagne, Espagne, Etats-Unis, Brésil,
Canada, Suisse, Belgique, et Mexique.

Une enquéte a été menée en Décembre 2011. Le niveau de satisfaction des utilisateurs d'Orphanet a été évalué
par un questionnaire en ligne. Cette enquéte portait sur un millier de réponses dans chacune des 6 langues du
site. Les résultats suivants présentent les réponses recueillies auprés des utilisateurs francophones.

LES UTILISATEURS DU SITE FRANCOPHONE SONT 3

Professionnels de santé 53,7%

dont spécialistes hospitaliers 25,6% ::?Laud;;i

dont médecins libéraux 9,2% 30,8%

dont paramédicaux 6,5%

dont biologistes 4,8% Professionnels de Chercheurs

dont pharmaciens 1,1% o 27%
Malade/entourage 30,8% Industriels
Education/Communication 6,7% ) _U'ﬁo'ff

dministrations

Chercheurs 2,7% . . santé/politique
Administrations santé/politique 0,9% A:;rfs cﬂﬁ;:s:t{on 0,9%
Industriels 0,6% 6,7%
Autres 4,6%

Ces résultats correspondent a ceux de 2010.

LEUR MODE DE DECOUVERTE DU SITE EST (UNE SEULE REPONSE POSSIBLE) .

Google 34,0%
Jene me souviens plus
Parun médecin
Parun collegue
Site d'association de malades
Parun contact avecOrphanet
site d'hopital
Annuaire papier Orphanet
Manifestation dédiée aux maladiesrares
Conférence
Journal/magazine/télévision
Wikipedia

Parun autre moteurde recherche gue..
Parun ami
Parune assocdiation de malades
Parun malade
Annuaire enligne (type Yahoo)
HOMN

Autre B, 8%

00% 50% 10,0% 150% 200% 250% 30,00 350% 400%

Cette question a pour but de déterminer le canal par lequel les utilisateurs d'Orphanet ont découvert le site.
Ces résultats correspondent a ceux de 2010.
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LA FREQUENTATION DU SITE PAR CES VISITEURS :

® Premiére visite 22%
e Plus de 2 fois par an 30%
e Plus de 2 fois par mois 30%
e Plus de 2 fois par semaine 18%

Prés de la moitié des utilisateurs ayant répondu a notre enquéte sont des utilisateurs réguliers du site Orphanet.
Moins d'un quart des répondants venait sur le site pour la premiére fois.

AUTRES SITES UTILISES POUR LA RECHERCHE D'INFORMATIONS SUR UNE MALADIE RARE (PLUSIEURS REPONSES POSSIBLES) .

PubMed 48,9%
Wikipedia

Sites de sociétés savantes
onMImM

Cismef

Réseaux sociaux (personnel)
Réseaux sociaux (professionnel)

Genedlinics

Aucun 20,5%

0,0% 10,0% 20,0% 30,0% 40,0%  50,0% 60,0%

Prés de 50% des personnes ayant répondu a l'enquéte de satisfaction consultent également Pubmed pour
s'informer sur une maladie rare ; 40% consultent Wikipédia ; les sites de sociétés savantes arrivent en troisiéme
position avec prés de 23% ; a souligner que 20% des personnes ayant répondu a cette question n‘utilisent aucun
des sites proposés dans notre liste.

L'INFORMATION RECHERCHEE POUR CETTE VISITE PARTICULIERE (PLUSIEURS REPONSES POSSIBLES) :

Infermation surune maladie précise 82\7%

Information sur destests de laboratoire 21,0%

|
Information surles maladies rares en général _l_ 19,18

Infermation sur des projets de recherche — 14,9%
Information sur des consultations spécialisees _|_ 14,4%
Infermation sur des associations de malades _|_ 14.0%
Information sur des essais ciniques | 13,8%
Infermation surles médicaments orphelins -_ 7, 2%
Information surle projet Orphanet lui-méme IS 3,8%
Visite pour enregistrervotre activité ™ 2,8%
Information surla newsletter __ 2.5%
Information sur desregistres -_ 2.5%

lene sais pas -juste curieux || 1,1%
Autre | 3.7%

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

Dans leur trés grande majorité, les personnes ayant répondu a notre enquéte venaient chercher une information
sur une maladie précise (83%), 21% des visiteurs recherchaient une information sur des tests de laboratoire,
19% sur les maladies rares en général, et environ 14% sur un projet de recherche, sur une consultation
spécialisée, sur une association de malades ou encore sur un essai clinique.
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6. Les collaborations nationales et internationales
d’'Orphanet

La directrice d’Orphanet préside le « European Union Committee of Experts on Rare Diseases » (EUCERD) de
'Union Européenne et en assure le secrétariat scientifique.

Orphanet collabore avec 'OMS a la révision de la Classification internationale des maladies (CIM11).
L'Organisation Mondiale de la Santé révise actuellement la Classification Internationale des Maladies (CIM10).
Ce systéme « a pour but de classer les maladies, les problémes de santé connexes et les causes externes de
maladies et de traumatismes afin de compiler des informations sanitaires utiles en ce qui concerne les déces,
les maladies et les traumatismes (mortalité et morbidité) ». Or, actuellement, seulement 240 maladies rares sont
incluses dans la CIM10 avec un code propre.

Un groupe d’experts pour les maladies rares, dont Ségoléne Aymé assure la présidence, a été constitué par
'OMS en avril 2007 afin d’examiner le statut de ces maladies dans le systéme de classification. La recherche des
informations nécessaires pour établir la premiére version de la nouvelle classification des maladies rares a été
confiée a Orphanet qui livrera la version alpha de la CIM11 en avril 2012. La nouvelle version de la CIM devrait
étre adoptée en 2014.

Les équipes Orphanet participent a la préparation des Plans nationaux pour les maladies rares en tant qu'experts
au niveau national.

Plan national (ou stratégie) maladies
rares adopté : Bulgarie, République
Tchéque, France, Gréce, Norvege, Portugal
et Espagne.

Travaux en cours : Allemagne, Autriche,
Belgique, Chypre, Croatie, Hongrie, Italie,
Roumanie, Royaume-Uni et Suéde.

Premiéres mesures officielles : Danemark,
Finlande, Irlande, Lettonie, Lituanie,
Luxembourg, Malte, Pays-Bas, Pologne,
Slovaquie, Slovénie, Suisse et Turquie.

M w Aucune mesure officielle : Estonie.

- Plan National (ou strategie) adopté
Travaux en cours

|:| Premieres mesures officielles
Aucune mesure officielle

Rapport d’activité 2011 - Orphanet
http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/FR/RapportActivite2011.pdf



Orphanet est aussi partenaire d'autres projets européens du FP7 (7th Framework Programme) : CliniGene (réseau
européen de thérapie génique), Treat NMD (réseau d’excellence pour la recherche translationnelle en Europe
- Evaluation et traitement des maladies neuromusculaires) et ENCE (réseau européen de centres d’expertise).

Un partenariat a été noué en 2010 avec GlaxoSmithKline (GSK). Le laboratoire, qui vient d’ouvrir une division
consacrée aux maladies rares, a souhaité soutenir le développement de la base de données des maladies jugée
comme une ressource stratégique d’intérét pour lindustrie.

Un partenariat a été noué en 2011 avec l'International Union of Basic and Clinical Pharmacology (IUPHAR)
pour créer des liens entre la base de données Orphanet et la base de données IUPHAR des récepteurs et des
médicaments associés.

Un partenariat a été noué avec I'European Bioinformatics Institute (EBI) a la fin de 2011 pour créer des liens
entre la base de données Orphanet et les données génomiques ainsi que les mécanismes (Ensembl et Reactome).

Un partenariat a été noué avec 'European Commission DG JRC Institute for Health and Consumer Protection,
Molecular biology and genomics Unit a Ispra, Italie, en 2011, pour analyser les données de tests génétiques
collectés par Orphanet (en collaboration avec Eurogentest), ainsi que pour analyser loffre dans les états
membres et la comparer aux normes définies par la Société allemande de génétique humaine et par lAssociation
francaise de génétique moléculaire.

Des demandes de partenariats ont été recues en 2011 de la part des institutions suivantes:

Privées a but lucratif : Bioxcel (DE), Booz Company GmbH (DE), CurrentMed (US), GSK (FR), Sanofi Aventis (FR)

Publiques/Privées a but non lucratif : Division of Biomedical Informatics, Cincinnati Children’s Hospital Medical
Center Departments of Pediatrics and Biomedical Engineering (US), Centro de Investigacion Principe Felipe
(ES), University of Copenhagen (DK), NIH Human Genome Research Institute (NHGRI) (US), Centro Superior de
Investigacion en Salud Pablica (ES), University of Georgia(US), Ministry for Health- the Elderly and Community
Care (MHEC) (MT), Nationales Aktionsbiindnis fiir Menschen mit seltenen Erkrankungen National Action league
for People with Rare Diseases - NAMSE(DE), Instituto de Biomedicina y Biotecnologia de Cantabria (IBBTEC)
(ES), Joint Research Centre (JRC) (EC), Réseau Ciberer-Université de Malaga (ES).
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7. Financements

Le budget d'Orphanet était d’environ 3 millions d’euros en 2011, provenant de 13 contrats différents en France
et de divers autres contrats dans d'autres pays du consortium.

Autres pays

Commission
Européenne

France

Budget global d’Orphanet en 2011

Globalement, on peut distinguer le financement des activités centrales et des activités nationales.

7.1. Financement de l'activité centrale d’Orphanet

Les activités centrales d'Orphanet représentent l'infrastructure, les activités de coordination (gestion, outils de
gestion, contrdle de la qualité, inventaire des maladies rares, classifications et production de l'encyclopédie)
et la communication.

DGS

DG SANCO

INSERM

DG RESEARCH

DIVERS LEEM

Financement de l'activité centrale d’Orphanet en 2011

Au cours des 10 derniéres années, le financement des activités centales d’Orphanet a quadruplé, reflétant la
croissance du projet.
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Evolution du financement de ['activité centrale d’Orphanet entre 2001 et 2012

Bien qu'il y ait eu une augmentation extrémement positive au cours du temps, le budget actuel est encore trop
limité par rapport aux besoins d’entretien et de mise a jour d’'une base de données de cette ampleur.

7.1.1. FINANCEMENT EUROPEEN

La Commission Européenne finance lencyclopédie et la collecte de données dans les pays européens
(depuis 2000, contrats N° S12.305098; S12.324970; SPC.2002269-2003220, 2006119, 20091215 de la DG
Sanco et depuis 2004, contrats N° LSSM-(CT-2004-503246; LSHB-CT-2004-512148; LSHB-(CT-2006-018933;
Health-F2-2008-201230 de la DG Recherche).

En 2011, Orphanet était financé par les contrats Européens suivants :

DG Sanco

RDPortal2 - 20091215

Orphanet Europe Joint Action - 20112206
DG RECHERCHE

RDPlatform - HEALTH-F2-2008-201230
Eurogentest2 - HEALTH-F4-2011-261469
Clinigene - LSHB-CT-2006-018933

ENCE - HEALTH-F2-2009-223355
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7.1.2. AUTRES PARTENARIATS FINANCIERS EN COURS FINANCANT L'ACTIVITE CENTRALE

.hém'zz'.:':;:l"{ Inserm I_,’Ins.tifcu’t National ’de la Santé et de la Recherche Médicale (Inserm) finance
o l'activité centrale d’Orphanet.
wismensennamenssne | | @ département des services d’information (DSI) de I'Inserm héberge les serveurs
d'Orphanet.
Inserm Transfert est en charge de la valorisation d’'Orphanet.
=

La Direction Générale de la Santé finance l'activité centrale d’Orphanet

La Commission Européenne finance la base de données de maladies,
l'encyclopédie en langue anglaise, la coordination, la communication et les
projets informatiques.

La Caisse nationale de solidarité pour lautonomie finance lindexation
des maladies rares avec les termes de la Classification internationale du
fonctionnement, du handicap et de la santé (CIF).

L'Association Francaise contre les Myopathies finance OrphaNews France et
OrphaNews Europe ainsi que la collecte de données sur les essais cliniques.

leem
bitl

Fondation

Sous P'égide de la
Fondation de France

La Fondation des Entreprises du Médicament finance la collecte de données sur
les médicaments orphelins et les essais cliniques.

O
@GlaxoSmithKline

GlaxoSmithKLline (GSK) finance l'expansion de l'annotation des maladies rares et
la transformation de linventaire des maladies en ontologie.

Libwod « Lyt + Frasonais
REPUBLSGUE FRASCAISE
PAINIETERE
a5

AFFAIRES FTRANCHRES
BT EUROPEENNES

le Ministére des Affaires Etrangéres finance la coopération avec le Canada

7.1.3. AUTRES PARTENARIAT

S NON-FINANCIERS EN COURS FINANCANT L'ACTIVITE CENTRALE

Les partenaires non-financiers fournissent des services en nature et/ou partagent leur expertise pour les

activités centrales d’Orphanet.

Orphanet collabore avec 'OMS (Organisation Mondiale de la Santé) dans le
processus de révision de la Classification international des maladies.

GENATLAS

Genatlas collabore avec Orphanet pour la mise a jour des données sur les génes
impliqués dans les maladies rares.

Prot ¢

UniProt KB collabore avec Orphanet pour la mise a jour des données sur les
genes liés aux protéines impliquées dans les maladies rares.

Eu ru@&st

EuroGentest collabore avec Orphanet sur la gestion de la qualité des laboratoires
médicaux.
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Les activités d'Orphanet au niveau national sont aussi soutenues par des institutions nationales, des contrats
spécifiques et/ou des contributions en nature. Dans les pays européens, la collecte de données au niveau
national est également soutenue par la Commission Européenne.

7.2.1. PARTENARIATS FINANCANT LES ACTIVITES NATIONALES

Des partenaires institutionnels accueillent les activités de l'équipe Orphanet nationale et contribuent au projet
en allouant un budget et le temps de quelques professionnels. Pour les pays européens, ce genre de partenaire
est défini comme un « partenaire associé ».

Commission
Européenne

Partenariats finangant les activités nationales en 2011

ALLEMAGNE
Bundesministerium
# | i Gesundhei Le ministére fédéral de la santé finance la Joint Action Orphanet Europe depuis avril
2011.
M_| H L'école de médecine de Hanovre (MHH), soutien la collecte de données et est un
Hamover "' | partenaire associé dans la Joint Action Orphanet Europe depuis avril 2011.
AUTRICHE
Gesundheit Osterreich | Le “Gesundheit Osterreich GmbH” (GOG) est un partenaire associé dans la Joint Action
GmbH © ** Orphanet Europe depuis avril 2011.

L'Institut de Neurologie de ['Université de Médecine de Vienne est un partenaire associé
dans la Joint Action Orphanet Europe depuis avril 2011.

BELGIQUE

@um R Le Service de santé publique fédérale, Sécurité de la Chaine alimentaire et Environnement
wea, oo camsarery | €St UN partenaire associé dans la Joint Action Orphanet Europe depuis avril 2011.

AND ENYIRONMENT

I);p Le “Wetenschappelijk Instituut Volksgezondheid - Institut Scientifique de Santé Publique”
WIV est un partenaire associé dans la Joint Action Orphanet Europe depuis avril 2011.
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CANADA

).haii . Les Instituts de recherche en santé du Canada accueillent Orphanet Canada, financent
CIHR IRSC un poste de Chef de projet et donnent leur support administratif au projet.
3,15%%0 Le “Regroupement Québécois des Maladies Orphelines” finance un poste a temps
'|.'-.'::'.§-—r....—;—,:., partiel pour le coordinateur adjoint.

«Mc Gill University Health Centre» finance un poste a temps partiel pour le coordinateur
adjoint.

Trermational

i

i na rona‘es
Québec mm

Le “Ministére des relations internationales” du Québec finance la collecte des données
au Canada-Québec.

CHYPRE

! %
W

=

)
REPUBLIC OF CYPRUS

Le ministére des Services de santé publique et de médecine est un partenaire associé
dans la Joint Action Orphanet Europe depuis avril 2011.

ESPAGNE

3 £ * GOBERNO  MINISTERIO

7> DEESPANA  DESANIDAD,POLITICA SOCIAL
: S EIGUALDAD

&

Le ministére espagnol de la Santé, des services sociaux et de 'égalité - Bureau de la
planification sanitaire et de la qualité, est un partenaire associé dans la Joint Action
Orphanet Europe depuis avril 2011.

ciberer

IR B ST A SRS TR ST
=

©

CIBERER, le Centre de recherche biomédicale de recherche sur les maladies rares est
le partenaire espagnol d’Orphanet depuis avril 2010 et est un partenaire associé dans
la Joint Action Orphanet Europe depuis avril 2011. CIBERER finance les principales
activités de l'équipe espagnole.

ESTONIE

L'Université de Tartu est un partenaire associé dans la Joint Action Orphanet Europe
depuis avril 2011.

FINLANDE

Vaestoliitto

La Fédération des familles de la Finlande (“Vdestoliitto ry”) est un partenaire associé
dans la Joint Action Orphanet Europe depuis avril 2011.

FRANCE

Y v S
(jé\ f.mju%m'ﬁ;’

Vaincre les maladies rares

La Fondation Groupama pour la santé finance le service d'aide aux associations pour
la création et le développement de leur site web en France.

BEELFB

L'ENGAGEMENT ETHIQUE

LFB Biomédicaments contribue au financement du développement et de la mise a jour
de fiches d'urgences et de 'encyclopédie francophone pour le grand public.

== agence dela
biomédecine

L'Agence de la biomédecine finance le suivi de la liste des laboratoires, la création des
outils de collecte et de gestion des rapports annuels d'activité et leur suivi, ainsi que
la compilation des données collectées en France.

‘ CNSA

Caisse nationale de
solidarité pour ['autonomie

La Caisse nationale de solidarité pour l'autonomie finance lenrichissement de
'Encyclopédie Orphanet grand public avec des informations sur les conséquences
fonctionnelles des maladies rares, ainsi que la production de fiches d'information sur
les handicaps rares non nécessairement liés a des maladies rares.

INSTITUT
NaTIONAL
pu CANCER
—

UInstitut national du Cancer (INCa) finance lenrichissement de lencyclopédie
Orphanet sur les cancers rares.
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GRECE

fof

IvamrotTo Yyeiag Tou Maiziow

L'Institut de la santé infantile d’Athénes est un partenaire associé dans la Joint Action
Orphanet Europe depuis avril 2011.

HONGRIE

Le Centre national de contrdle et dinspection de la santé (“Orszagos Szakfelugyeleti
Modszertani Kozpont®) est un partenaire associé dans la Joint Action Orphanet Europe
depuis avril 2011.

ITALIE

Anistore e solloct

Le ministére de la santé italien finance les activité d'Orphanet-Italie par des activities
par le financement de projets de recherche en cours.

V
Bambino Gesu
OSPEDALE PEDIATRICO

L'Hopital pour enfants Bambino Gesu est un partenaire associé dans la Joint Action
Orphanet Europe depuis avril 2011.

sﬁk\@ FARMINDUSTRIA

Farmindustria finance les publications d'Orphanet-Italie.

oenyme

Genzyme Italie finance OrphaNews Italia.

LETTONIE

THE CENTRE OF HEALTH ECONOMICS '

Le Centre d’Economie de la santé (“Veselibas ekonomikas centrs“) est un partenaire
associé dans la Joint Action Orphanet Europe depuis avril 2011.

LITUANIE

L'Hopital universitaire de Vilnius, “Santariskiy Klinikos” Centre de génétique médicale
est un partenaire associé dans la Joint Action Orphanet Europe depuis avril 2011.

PAYS-BAS

Le Centre médical universitaire de Leiden “Academisch ziekenhuis Leiden - Leids
Universitair Medisch Centrum” (LUMC) est un partenaire associé dans la Joint Action
Orphanet Europe depuis avril 2011. Il abrite Orphanet Pays-Bas et co-finance le travail
du coordinateur.

@ CENTRE FOR
7> Medical Systems Biology

Le Centre de biologie des systémes médicaux est un projet regroupant 6 institutions aux
Pays-Bas, mené par le LUMC et incluant le VUMC. Ce centre co-finance le travail du
coordinateur et, depuis avril 2011, finance le travail du chef de projet.

VUmc 6%?2:

Le Centre médical universitaire VU (VUMC) finance le travail du coordinateur adjoint
et, jusqu’a fin mars 2011, co-accueillait ['équipe d'Orphanet Pays-Bas et financait le
travail d'une des documentalistes.

POLOGNE

c

Le “Instytut Pomnik Centrum Zdrowia Dziecka” (Children’s Memorial Health Institute)
est un partenaire associé dans la Joint Action Orphanet Europe depuis avril 2011.

PORTUGAL

Le “Instituto de Biologia Molecular e Celular” est un partenaire associé dans la Joint
Action Orphanet Europe depuis avril 2011.
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REPUBLIQUE TCHEQUE

L'Université Charles de Prague - 2¢Ecole de Médecine est un partenaire associé dans la
Joint Action Orphanet Europe depuis avril 2011.

ROUMANIE

L'Université de médecine et pharmacie “Gr.T.Popa” Iasi est un partenaire associé dans
la Joint Action Orphanet Europe depuis avril 2011.

ROYAUME-UNI

L'Université de Manchester est un partenaire associé dans la Joint Action Orphanet
Europe depuis avril 2011.

SLOVAQUIE

'Hopital universitaire pour enfants de Bratislava est un partenaire associé dans la
Joint Action Orphanet Europe depuis avril 2011.

SLOVENIE

Le Centre médical universitaire Ljubljanaest est un partenaire associé dans la Joint
Action Orphanet Europe depuis avril 2011.

SUEDE

FA LA
a5 oy

sexg0s Karolinska
2¥955 Institutet

Ty 18

Le “Karolinska Institutet” est un partenaire associé dans la Joint Action Orphanet
Europe depuis avril 2011.

SUISSE

=4 W

6pitaux Universitaires de Genéve

Les Hopitaux Universitaires de Genéve accueillent Orphanet Suisse, financent un
emploi a temps partiel pour la coordinatrice et fournissent une aide administrative
au projet.

Depuis 2011, Orphanet-Suisse est financé par la Conférence suisse des directeurs
cantonaux de linstruction publique. Elle finance un emploi a temps partiel pour la
coordinatrice et deux autres pour les documentalistes (un temps plein depuis avril 2011
et un temps partiel) ainsi qu'un webmaster de la Health On the Net Foundation (HON).

TURQUIE

S*TAIFD

'Association des Compagnies de recherche pharmaceutique soutient la traduction en
Turc des pages Orphanet et de documents, incluant plus de 10000 maladies génétiques
rares ainsi que leur description détaillée. Elle soutient la création du site pays
Orphanet-Turquie et aide l'équipe a préparer et imprimer des leaflets de présentation
d’Orphanet, d'Orphanet-Turquie et des leurs activités pour les professionnels de santé
et le grand public.
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7.2.2. PARTENARIATS INSTITUTIONNELS FOURNISSANT DES SERVICES EN NATURE POUR LES ACTIVITES NATIONALES

Toutes les institutions qui accueillent les équipes nationales d’Orphanet fournissent les locaux, toutes les
fournitures nécessaires pour exécuter les activités de l'équipe, et allouent du temps de certains professionnels au
projet Orphanet. Pour les pays européens, ce genre de partenaire est défini comme un «partenaire collaborateur».

ARMENTIE

) Le Centre de génétique médicale et de soins primaires accueille les activités d'Orphanet-

 benter of Medical Genetics A : : : : R

e andPrmary ekt are A,\rmt.en.lg e’f contribue au projet en allouant du temps de certains professionnels a
l'activité d'Orphanet.

BULGARIE

L'Association bulgare pour la promotion de l'éducation et des sciences (BAPES)
accueille les activités d'Orphanet-Bulgarie et contribue au projet en allouant du temps
de certains professionnels a l'activité d'Orphanet.

CROATIE

L'université de Zagreb accueille les activités d’Orphanet-Croatie et contribue au projet
en allouant du temps de certains professionnels a lactivité d’Orphanet.

IRLANDE

" I'hopital pour enfants Notre-Dame du Crumlin accueille les activités d'Orphanet-Irlande
K ail et contribue au projet en allouant du temps de certains professionnels a l'activité
Clida osp d'Orphanet.

Ospldial
ire na Leanal,

Cromghiinn

ISRAEL

E Le Centre médical pour enfants Schnedier accueille les activités d’Orphanet-Israél
et contribue au projet en allouant du temps de certains professionnels a lactivité
d'Orphanet.

LIBAN

g L'Université Saint Joseph accueille les activités d'Orphanet-Liban et contribue au
Ej projet en allouant du temps de certains professionnels a 'activité d'Orphanet.

LUXEMBOURG

Le Ministére de la Santé du Luxembourg accueille les activités d’Orphanet-Luxembourg
'ﬁ et contribue au projet en allouant du temps de certains professionnels a l'activité
d’Orphanet.

MAROC

e L'Institut National d'Hygiéne accueille les activités d’Orphanet-Maroc et contribue au
W projet en allouant du temps de certains professionnels a l'activité d'Orphanet.

NORVEGE

*'ﬂ La Direction norvégienne de la Santé accueille les activités d'Orphanet-Norvege et
contribue au projet en allouant du temps de certains professionnels a 'activité d'Orphanet.

SERBIE

Q) UInstitut de génétique moléculaire et génie génétique accueille les activités d'Orphanet-
=
“0

Serbie et contribue au projet en allouant du temps de certains professionnels a
['activité d'Orphanet.

TURQUIE

@ L'Université d'Istanbul accueille les activités d'Orphanet-Turquie et contribue au projet
en allouant du temps de certains professionnels a lactivité d’Orphanet.
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7.2.3. PARTENARIATS

NON-FINANCIERS EN 2011

ALLEMAGNE

@ Bundesministerium
4 fiir Gesundheit

Le ministére fédéral de la santé d’Allemagne soutient officiellement Orphanet.

UAllianz Chronischer Seltener Erkrankungen e.V. (ACHSE) travaille en collaboration avec

®achse Orphanet-Allemagne sur les services dinformation aux patients.
@#B& ¢ Le Kindernetzwerk e.V. - fiir Kinder, Jugendliche und (junge) Erwachsene mit chronischen
st Krankheiten und Behinderungen fourni des données sur les associations en Allemagne.

Le Deutsche Gesellschaft fiir Humangenetik e.V. soutient Orphanet en fournissant
a léquipe allemande des adresses et des informations sur les laboratoires et les
diagnostics.

AUTRICHE

©® & BUNDESMINISTERIUM
@ ) FUR GESUNDHEIT

Le ministére fédéral de la santé d’Autriche soutient officiellement Orphanet.

BELGIQUE

i . federal public service
HEALTH, FOOD CHAIN SAFETY

AND ENVIRONMENT

Le Service public fédéral Santé, Sécurité alimentaire et Environnement de Belgique
soutient officiellement Orphanet.

Un partenariat a été formé avec RaDiOrg.be, qui coordonnera la validation des

5 organisations de patients belges pour les maladies rares.
= o U'Institut de Pathologie et de Génétique fournit la liste Belbis qui contient les
Q/’/ informations les plus a jour sur les tests génétiques en Belgique et est utilisée pour
+1irc vérifier l'information dans Orphanet.

BULGARIE

L'Association des étudiants en médecine de Plovdiv a activement promu l'utilisation
Orphanet dans sa communauté. Ensemble, BAPES et ASM-Plovdiv ont organisé une
série d'ateliers consacrés a Orphanet.

BhIArAPHA

LAlliance nationale bulgare des personnes atteintes de maladies rares a établi un
partenariat avec le BAPES afin de promouvoir Orphanet chez les patients atteints de
maladies rares en Bulgarie, ainsi que de lister les associations de patients bulgares
dans la base de données Orphanet.

CHYPRE

W,

oL

-
REFLBLIC OF CYPRUS

Le Département de la médecine et de santé publique de Chypre soutient officiellement
Orphanet.

ESPAGNE

- -
MINISTERIO
DE SANIDAD
Y POLITICA SOCIAL

Le ministére de la Santé et des Affaires sociales d'Espagne soutient officiellement
Orphanet.

ESTONIE

Le ministere des Affaires sociales d’Estonie soutient officiellement Orphanet.
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FINLANDE

Le ministére des Affaires sociales et de la Santé de Finlande soutient officiellement
Orphanet.

Terveysportti (www.terveysportti.fi) est un service web pour les professionnels de
la santé publié par Publications Duodecim Medical Ltd, qui appartient a la Société
médicale finlandaise Duodecim. Orphanet a été inclus dans les recherches Terveysportti
concernant les 300 maladies rares les plus courantes. En conséquence, Orphanet
devrait accroitre sa notoriété parmi les professionnels des soins de santé finlandais.

FRANCE

Le Ministére de la Santé francais soutient officiellement Orphanet.

HAUTE AUTORITE DE SANTE

La Haute Autorité de Santé (HAS) et Orphanet coopérent dans la mise en ligne des
Protocoles nationaux de diagnostic et de soins (PNDS) produits par la HAS.

J
afssaps k

L'Agence Francaise de Sécurité Sanitaire et des Produits de Santé (AFSSAPS) met a
disposition d'Orphanet les données sur les essais cliniques en France.

AIRFRANCE Y

Air France met a disposition des malades et des professionnels un contingent de billets
d'avion pour assurer le transport des malades vers des médecins experts ou des experts
vers des malades atteints de maladies rares. Orphanet assure 'expertise du bien-fondé
des demandes.

Maladies Rares
Info Services

081063 19 20

N° Azur, prix appel local

Maladies Rares Info Services, service dinformation téléphonique sur les maladies rares
- numéro Azur 0 810 69 19 20, assure par délégation d’Orphanet, la réponse aux
messages électroniques non sollicités que recoit Orphanet.

GRECE

)
'

Le ministére de la Santé et de la Solidarité sociale de la République hellénique soutient
officiellement Orphanet.

HONGRIE

&2 MINISTRY
=) OF HEALTH

Le ministére de la Santé de la Hongrie soutient officiellement Orphanet.

ISRAEL

NIN' 12N TUUD
MINISTRY OF HEALTH

Le ministére israélien de la Santé soutient officiellement Orphanet.

ITALIE

L,\‘W“ Ory

VIO
4
s (&

S

L'Institut supérieur de Santé soutient officiellement Orphanet.

Le Téléthon collabore avec Orphanet a la collecte des données concernant les projets
de recherche.

UNIAMO

FEDERAFIONE ITALIANA
MALATTIE RARE
GMLuE

UNIAMO, la Fédération italienne des groupes de soutien sur les maladies rares,
collabore avec Orphanet a l'organisation et la promotion d’événements dédiés aux
maladies rares, afin d’accroitre la sensibilisation du public sur cette question.
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AlFA

AIFA collabore avec Orphanet a la collecte de données relatives aux essais cliniques

Netgene collabore avec Orphanet a la diffusion de l'information sur les maladies rares.

Mediart Promotion aide a la promotion d’OrphaNews Italia.

I\"!ELiART

£ 2
S SIAATIP, 5

La Société italienne pour l'anesthésie pédiatrique, l'analgésie et la thérapie intensive
(SIAATIP) collabore a la révision des fiches d’'urgence en italien.

LETTONIE

Le ministére de la Santé de la République de Lettonie soutient officiellement Orphanet.

La Société des Maladies Rares en Lettonie vise a promouvoir ['égalité des droits et des
possibilités pour les patients atteints de maladies rares.

PALIDZESIMLY

Organisation non-gouvernementales en Lettonie, qui soutient financiérement les
enfants et les familles pour confirmer un diagnostic des maladies rares aux patients
ou l'envoi des échantillons médicaux a l'étranger.

LITUANIE

5 ‘ ) LIETUVOS RESPUBLIKOS
SVEIKATOS APSAUGOS MINISTERIJA

Le ministére de la Santé de la République de Lituanie soutient officiellement Orphanet.

PAYS-BAS

W Ministry of Health,
Welfare and Sport

Le ministére de la Santé, du bien-étre et des sports des Pays-Bas soutient officiellement
Orphanet.

” erfo

Le Erfocentrum fournit des informations au grand public sur les maladies génétiques,
principalement rares. La collaboration a été mis en place pour augmenter le nombre
de textes en langue néerlandaise disponibles sur le Orphanet.

Orphanet-Pays-Bas recoit des informations du Vereniging Samenwerkende Ouder- en
Patiéntenorganisaties (VSOP) sur les associations dédiées aux maladies rares.

i [HI

wgm

Orphanet-Pays-Bas recoit des informations du Comité directeur sur les médicaments
orphelins sur les organisations de patients et les médicaments orphelins dédiés aux
maladies rares.

&

‘ .mu[mws:rmmﬂwm

UNIVERSITAIR MEDISCHE CENTRA

La Fédération néerlandaise de l'Université des Centres Médicaux a commencé un
inventaire des connaissances sur les maladies rares. Le débat sur la définition de
«centres d'expertise » a été lancé.

POLOGNE

Ministerstwo Zdrowia

Le ministére polonais de la Santé soutient officiellement Orphanet.

Le CMHI soutient Orphanet Pologne dans toutes les activités a l'intérieur et a ['extérieur
de linstitution, par exemple ['organisation de conférences pour les professionnels, les
parents et les médias, les discussions sur les maladies rares avec tous les acteurs et
'amélioration de l'accés aux médicaments orphelins.

©

- ARS VIVENDI ‘.‘@

L'association de patients, Ars Vivendi, offre aux patients et aux parents des
renseignements sur les services Orphanet et coopére avec Orphanet-Pologne.
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PORTUGAL

Dirocgao-Geral da Satde
‘www.dgs.pt

L4
Ministério da Saude

Le ministére portugais de la Santé soutient officiellement Orphanet.

INFARMED (Autorité Nationale de Médicaments et des Produits de Santé, IP) collabore
a la mise a jour et a la validation des médicaments orphelins approuvés et disponibles
au Portugal.

Administragdo Central

do Sistema de Saide

LACSS (Administration centrale du systéme de santé) reconnaitre que Orphanet-
Portugal est la source de référence de linformation sur les maladies rares et les
médicaments orphelins au Portugal.

@CES

Le CES (Centre d’études sociales) de l'Université de Coimbra collabore a la mise a jour
et a la validation des associations de patients portugaises.

&
N.EDR
5
=1

NEDR (Centre pour l'étude des maladies rares) de la Société portugaise de médecine
interne collabore a la mise a jour et a la validation des activités concernant les
maladies rares en cours au Portugal.

Alianca
3 Portuguesa de Associagdes
das Doengas Raras

L'Alliance des associations portugaise pour les Maladies Rares collabore a des actions
conjointes avec Orphanet-Portugal et a la mise a jour et a la validation des associations
de patients portugaises.

REPUBLIQUE TCHEQUE

VEKAR e
o s
|
N

2]

G)?oLECA,.«
‘('?I_HN:;D

. .
Cts )e®

La Société de génétique médicale tchéque aide Orphanet dans la collecte d'informations
sur les laboratoires de diagnostic génétique dans le pays, sur les consultations
expertes maladies rares - dysmorphologie, conseil génétique - et sur les associations
de patients.

Ils ont un partenariat pour le développement du Plan national tchéque pour les
maladies rares suite a la Stratégie nationale tchéque publiée en 2009. Ce Plan est
développé sous 'égide du Ministére de la Santé - Département des services médicaux.

[ r,
=4
-
MINISTRY OF HEALTH
OF THE C7FCH REFLIALIC

Le Ministére de la Santé de la République Tchéque soutient officiellement Orphanet.

ROUMANIE

MINISTERUL
SANATATII

Le ministére de la Santé collabore avec Orphanet-Roumanie dans la mise a jour des
données sur le systéme sanitaire roumain. Il soutient officiellement Orphanet.

Orphanet Roumanie collabore avec 'Association des Médecins de Roumanie dans la
mise a jour des données sur les professionnels de la santé.

SRGM

‘Boclatabes Romana
da Canatica Medicals

Orphanet-Roumanie collabore avec la Société roumaine de génétique médicale sur
la mise en place de programmes pour le développement d'un réseau national de
diagnostic, d'investigation et de prévention dans les centres de génétique médicale
et la promotion de la collaboration avec les associations de personnes atteintes de
maladies génétiques.

ASOCIATIA PRATEE WILLI
din ROPLABILA,

<

Orphanet Roumanie collabore avec " Association Roumaine Prader Willi afin de réunir
les efforts des patients, des spécialistes et des familles et assurer une vie meilleure
pour tous les personnes atteintes de maladies génétiques.
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ROYAUME-UNI

la mise en ligne de publication de projets de recherche sur l'ataxie ainsi que dans le

Dm %ﬁaf;f;:em Le ministére de la Santé soutient officiellement Orphanet.
of Healt
Ata‘ ' | g Ataxia UK et Orphanet coopérent dans l'échange d‘informations, dans la validation et
f\

Caring today,
researching for tomorrow

soutien et le renforcement des activités d’Orphanet et d’Ataxia UK.

dyscerne

Dyscerne et Orphanet coopérent en approuvant et en stimulant les activités Dyscerne
et Orphanet, en élevant les standards dans le diagnostic et la gestion des maladies
rares dysmorphiques, en améliorant de la diffusion d‘informations sur ces maladies,
et en développant et partageant des informations et des outils éducatifs pour les
professionnels de la santé.

&3 RARE DISEASE | UK

Orphanet collabore avec Rare Disease UK dans le partage de données et d'expertise,
dans l'avenant et le renforcement d’Orphanet et Maladies Rares activités au Royaume-
Uni et dans le développement de la stratégie du Royaume-Uni pour les maladies rares.

SLOVAQUIE

E Ministerstvo zdravotnictva SR

Le ministére de la Santé de la République slovaque soutient officiellement Orphanet.

SLOVENIE

REPUBLIC OF SLOVENIA
MINISTRY OF HEALTH

i

Le ministére de la Santé de la Slovénie soutient officiellement Orphanet.

! IGRE

INSTITUT ZA GENOMSKE
RAZISKAVE IN EDUKACIJO

Orphanet Slovénie collabore avec lInstitut de recherche en génomique et de
l"éducation (IGRE) dans le but de diffuser des informations sur le projet Orphanet et
les services Web au niveau national.

SUEDE

j332]

REGERINGSKANSLIET

Le ministére de la Santé et des Affaires sociales de Suéde soutient officiellement
Orphanet.

SUISSE

La Health On the Net Foundation fournit ['aspect technique du projet en développant
des formulaires en ligne pour recueillir des données. En outre, il héberge le site www.
orphanet.ch et aide a mettre a jour la page d'accueil.

ProRaris, l'Alliance suisse de patients atteints de maladies rares, a établi une
collaboration étroite avec Orphanet-Suisse afin d'identifier quels sont les services
d‘information pour les patients et les professionnels aussi bien dans l'organisation
que dans la promotion d’événements dédié aux maladies rares, afin d'accroitre la
sensibilisation du public sur cette question particuliére.

XX XX IG Seltene Krankheiten
X X+4+X ClMaladies rares
X XXX ClMalattie rare

Orphanet Suisse est membre de la « Communauté d'intéréts pour les maladies rares »
lancé en aodt 2011. Cette communauté rassemble tous les acteurs concernés dans le
domaine des maladies rares en Suisse en vue d'élaborer, en collaboration avec 'Office
fédéral de la santé publique, une stratégie nationale pour les maladies rares.

TURQUIE

[::
i[

oI
\}

"
?’\}9’1‘

Le ministére turc de la Santé soutient officiellement Orphanet. Il collabore avec
Orphanet Turquie pour la collecte des données et la diffusion d'Orphanet en Turquie.
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8. Communication

Pour la troisiéme année depuis la création d'Orphanet, nous avons distribué quatre types de dépliants 4 pages
A4 en quadrichromie, chacun pour une cible différente :
e Un document pour tout public sur Orphanet comme portail d'information

e Un document pour les biologistes sur Orphanet comme source d'information sur les tests biologiques
pour le diagnostic des maladies rares

e Un document pour les chercheurs et les industriels sur tous les services d'Orphanet en soutien a la R&D
dans le domaine des maladies rares

e Un document pour la communauté des systémes d’information sur Orphanet comme outil documentaire.
Chaque document a été produit en cing langues (anglais, allemand, espagnol, francais, italien).

En 2011, nous avons distribué des flyers au format A5 de présentation générale d'Orphanet. Ces flyers sont
disponibles en francais et en anglais. Nous avons également distribué des flyers A5 de présentation générale
d'Orphadata an anglais et des flyers au format A5 de présentation d’'Orphanet Urgences en francais.

Les documents sont en libre service dans les locaux de la Plateforme Maladies Rares a ['hdpital Broussais a Paris.
Ils ont été distribués dans une vingtaine de manifestations en 2011 pour un total de 1400 documents en langue
francaise et 2400 documents en langue anglaise.

Orphanet a été invité a participer a plus de 70 conférences, en Europe et a travers le monde. Ces présentations
ont été la plupart du temps données a des conférences scientifiques, ot Orphanet a joué le rdle de spécialiste
dans le domaine des maladies rares. Ces conférences portaient sur la présentation de la base de données
Orphanet (49), les politiques de santé publique (29), les classifications des maladies (8) ou les médicaments
orphelins (2), les approches médicales et génétiques (45 présentations).

Orphanet a tenu un stand dans 6 différents congrés en 2011 et 4 événements différents. Comme a son habitude,
Orphanet a tenu un stand a la réunion annuelle de la Société Européenne de Génétique Humaine, qui s'est
déroulée a Amsterdam (Pays bas) du 28 au 31 mai 2011. Pour la premiére fois Orphanet a tenu un stand au
«International Congress of Human Genetics » qui s'est déroulé a Montréal (Québec/Canada) du 11 au 15 octobre
2011.
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9. L'équipe Orphanet - Décembre 2011

EQUIPE COORDINATRICE
INSERM SC11 - FRANCE Directrice
Ségoléne Aymé
Finances Communication
Christiane Lajeune Céline Angin
Newsletters
Louise Taylor
Direction scientifique
Ana Rath
Codage et classifications Encyclopédie Chef de projet Technique
Bertrand Bellet Natasha Barr Céline Rousselot
Laetitia Chanas Raphaél Demonchy
Janine-Sophie Giraudet-Le Quintrec Marie-Paule Hamon Developpeurs
' ClatherlﬁehGonthllerII Karima Imadelallou Vi Beneii
Nicole MOFIC' on-Delvallez Laure Marelle Lenmame Carsin
Annie Olry Aragon Sancha Alexis Ulrich
Craig Stevens
Virginie Tsilibaris Chef de Projet Utilisateurs
Affaires Pharmaceutiques Valérie Lanneau
et ressources expertes Veille scientifique
Virginie Hivert Catherine Pouzat Systémes et base de données
depuis la DSI de 'INSERM
Gestion de la qualité Coordination internationale Bruno Urbero
Mariana Jovanovic Sylvie Maiella K Sylvain Gérard J
)

4 ARMENIE N (  BELGIQUE )
Center of Medical Genetics and Scientific Institute Public Health &
Primary Health Care Federal Public Service Health

Coordinateur

Herwig Jansen

Coordinateur

Prof. Tamara F. Sarkisian

Documentaliste

Chef de projet

\ Davit Babikyan ) \ Elfriede Swinnen J

J

(" AUTRICHE

Medizinische Universitat Wien &
Gesundheit Osteirreich Gmbh

(" BULGARIE )
Bulgarien Association for Promotion
of Education and Science

4 CANADA A

McGill University

Coordinateur

Teresa Costa

Chef de projet

Gail Ouelette

Documentaliste

\_ Mayss Naccache J

4 CROATIE N

(REPUBLIQUE TCHEQUE)

Charles University Prague -
2"School of Medicine

Coordinateur

Prof. Milan Macek

Documentaliste

\ Marek Turnovec /

" DANEMARK )

University Hospital of Aarhus

Coordinateur

Zagreb University | |[...... ... e ]
. John Rosendahl Oestergaard
oo, Soordinateur Coordinateur Coordinateur - >
Dr.Till Voigtlander | |77 g i LT I L e
E Prof. Rumen Stefanov Prof. Ana Stavljenic-Rukavina
Chef de projet \ </ (" ESTONIE )
................ erdeproet ... Documentaliste Tartu Universit
Ursula Unterberger | [ |_ |||a po Ova ............... artu University
Christine Leopold \_ P J ' N\
CHYPRE Coordinateur
Documentaliste Archbishop Makarios I11 Hospital Prof. Vallo Tillmann
Christine Schragel . .
\ Florian Bachner / ............. Coordlnateur Chef deprOJet .............
Dr. Violetta Anastasiadou Rita Teek
38  Rapport d'activité 2011 - Orphanet L. Documentaliste | |..........Documentaliste |
http://www.orpha.net/orphacom/ cahiers/docs/FR/RapportActivite20\ Turem Delikurt ) U Sille Vahtra Y.




National Centre for Medical Genetics

Coordinateur

Prof. Andrew Green

Coordinateur

Prof. Abdelaziz Sefiani

| Documentaliste
Chef .".?.P.'?.J.e.t. ............. Imane Cherkaoui-Jaouad Documentaliste
I\dma Gomez-Paramio (Manchester, U@ \ Jaber Lyahyai ) \ Eszterh Hegyi )

Prof. Laszl6 Kovacs

Chef de projet

Anna Hlavata

(" FINLANDE  \( ISRAEL \(  pPAYs-BAS  \(  SLOVENIE )
Vaestoliitto ry - The Family Schneider Children’s Medical Center Leiden University Medical Center University Medical Centre Ljubljana
Federation of Finlande
............. Coordinateur Coordinateur Coordinateur
.............. F??.r.qi.'.'?.tf‘.'.r. e \ Dr. Lina Basel Prof. Gert-Jan van Ommen Prof. Borut Peterlin
Dr. Riitta Salonen Prof. Martina Cornel (till March 2011)
Documentaliste
...........Documentaliste | / ITALIE N |........... Chefdeprojet | Lucaloviedc
\ Leena Toivanen / Bambino Gesti Children’s Hospital Petra van Overveld \ Ales Maver /
/ \ Coordinateur Documentalistes
ERANCE oot CTRTPPPPRRREE AL Gith Carlier - de Leatm van Weenen]
Prof. Bruno Dallapiccola \Judith Carlier - de Leeuw van Weenen/ /~ )
INSERM SC11 P - - N ESPAGHE
: .............S'.‘.e.f..d.?.'.’f.‘).j.e.'f ............. NORVEGE Ministry of Health and Social Polic
.............. Coordinateur | Rita Mingarell Norwegian Directorate of Health y y
Dr. Ségoléne Aymé .
. Coordinateur
. Documentalistes || ... Coordinateur [ I
................ Assistante A HemaGeedaa Stein Are Aksnes ) r. Francesc Palau
Ana Raic . RPN )
Martina Di Giacinto Chef de projet
Documentalistes Sonia Festa [ POLOGNE )|t i
........................................... Tiziana Lauretti Children’s Memorial Health Institute
Claude Barrére .
. ; . Documentalistes
Bénédicte Belloir Assistantes Editorial | [ ;99.'.‘!'.'.'??.‘.'.' .......................... M e A | ot SI .............
Myriam De Chalendar | froeeeeeeeee MariaLisa Denfici” """ Malgorzata Krajewska-Walasek M;rrigrl]ile:\zsmgt:;
Rédacteurs scientifiques \_ Roberta Ruotolo J Krystyna Chrzanowska \_ J
Arielle Lemasne Documentaliste
FISonia K&adher 4 LETTONIE ) Aleksandra Jezela-Stanek SUEDE
orence Mousson : : X
- J Centre of Health Economics \_ Dorota Karczmarewicz J Karolinska Institutet
e B\ Coordinateur ( PORTUGAL | Coordinateur
ALLEMAGNE  \/|---ooeeeee e Instituto de Biologia Molecular e S i
Medizinische Hochschule Hannover P Celular, University of Porto
Coordinateur e Chef depro;et ............. Coordinateur
Prof. Manfred Stuhrmann-Spangenberg Dzintra Dzonsa ProfJorge Sequelros ........ 4 SUISSE \
hef d . Documentaliste ) Service of Genetic Medicine -
........... Ceeprojet S Chefdeprojet GenevaUnlverSItyHospltaIs
: anta R02|te / .................... AR
Kathrin Rommel \ Jorge Pinto Basto
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