IES ORPHELINES SONT RARES
AlS LES MALADES NOMBREUX
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i l" )LS ‘IAL '1 e Coordinatrice Orphanet Suisse

co-fondatrice de ProRaris
Service de médecine génétique
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Le concept « Nidddalkbss eness >

olzman NA. Rare Diseases, Common Problems: Recoghnition
and Management. Pediatrics, 1978 ; 62(6) : 1056-1060)

...les maladies rares, bien que diverses, présentent des
difficultes communes a étre reconnues par les médecins et a
etre prises en charge de maniere appropriée parce que la
connaissance de chacune d’entre elles est tres limitée et qu'il
existe peu de recherche clinique dans ce domaine..

1983, adoption de I'Orphan Drug Act aux USA

1990’s, les maladies rares, principalement d’origine genetique,
sont un instrument de choix pour cartographier le génome
humain.

2000’s reconnaissance par la Commission Européenne comme
une priorité de Santé Publique

HHILELT orphanet



EN EUROPE

< 1IN 2,000

INDIVIDUS

| a notion de rareté \‘\

« Maladies chroniques, évolutives, invalidantes pouvant
mettre le pronostic vital en jeu et qui necessite des efforts
combines et spécialisés pour leur prise en charge »

7000 - 8000 maladies repertoriees

80 % ont une origine génétique, les autres causes étant
infectieuses, auto-immunes ou tumorales.

> 50% se déclarent chez I'enfant

SHIEEL R orpnanet



Le paradoxe de la rareté

Touchent environ 30 Mio Européens (6-8% population)

,¢+‘+t

Metherland Belgium Luxembourg

6% to 8%

of the total EU population are a rare disease
patients: the equivalent to the combined
populations of the Methedands, Belgium and
Luxembourg.

CHINA

INDIA
POPULATION POPULATION

1338 612 968 1 156 897 766

RARE
POPULATION

USA POPULATION
475 304 355

302 074 000

orphanet
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Malformations rares de

la téte et du cou

Maladies de la trame_ 0.0

conjonctive
11

Déficits immunitaires
rares

0.2
Maladies psseuses rares

3.4

Maladies rénalesrares

Tumeurs solides

6.8

Maladies systémiques et
Hemopathies ¥ 9

8.5 auto-immunes rares

Maladi?t’éécardin—
vasculaires rares
9.6

Anomalies du

1.2
Surdités congénitales et

développement et
syndromes malformatifs

genetiques 17.5
Malbdies
ophtalmologiques rares
4.6
Maladies
Maladies pulmonaires dermatologiques rares
r;r;s 2.9 maladies
’ Maladies Maladies ha endocriniennes rares
neuromusculaires dladies NERAtO-EASIrG: 3.3
2.9 enterologiques rares
4.7
Maladies neurologiques 5
e Maladies hereditaires _
10.8 du métabolisme Maladies

hématologiques non
malignes rares
o |

5.6
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Anomalie chromosomique

Leucodystrophie

Progeria




Différentes mais semblables

Difficulté d’acces au diagnostic

Retard diagnostic

Difficultés
communes

Lourdes conséquences
psychosociales pour les patients
et leurs familles

Mangue d’information

Manque de recherche et
de connaissances scientifiqgues

EEECH W orphanet
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L’errance diagnostic \

Eurordis Care 2 (2005)

L A

25% des patients attendent entre 5 et 30 ans
pour avoir le bon diagnostic

BHICELIR orphanet
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La quéte du diagnostic: perte d’espoi

Eurordis Care 2 (2005)

HUGY W orphanet



« Les Maladies sont rares,
mais les malades nombreux »

oi’ph_g_h et

Hépitaux Universitaires de Genéve




ECRD
Copenhagen

Centres of expertise
in Sweden

Swedish
information centre

Danish
information centre

OD office
of French
Ministry

[ Eurordis

)

ECRD ECRD ECRD ECRD
Paris Luxembourg Lisbon \Cracow

E Bulgarian
! Plan
[}

Greek !
Plan !

Danish | [ Spanish J
RD Centres | [ French } Strategy

Plan [ Portugese J i

) Plan !

Italian i |

RD decree : i

? Council ]
Recommendation
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1
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1
1
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1
1
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1
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: communication :
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1
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1
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1
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Orphanet Orphanet E ? EUCERD
France Europe ! ! !
: | : :
ob J : ; Membet States’

regulation ! EU policy policy
E i ! detgi)ned i
! : Establilshment of ! !
! ! infrastructures ! !
: Developmalant of a ! ! !
1990 ! community of stakeholders ! .

Emergence of concepts 2000 2002 2004 2006 2008 2010

and i@)arl'

www.orpha.net



9 juin 2009: Recommandation du Conseil Européen
« Maladies rares: un défi pour 'Europe » B

OI’D hCl"‘te’C www.orpha.net



9 juin 2009: Recommandation du Conseil Européen
« Maladies rares: un défi pour 'Europe » B

RECOMMANDE aux Etats membres:

1. Plans et stratégies dans le domaine des
maladies rares

2. Définition, codification et recensement
adéguats des maladies rares

3. Recherche sur les maladies rares

4. Centres d’expertise et réseaux europeens de référence pour les
maladies rares

5. Rassemblement de I'expertise dans le domaine des maladies rares
au niveau européen

6. Responsabilisation des associations de patients
O I’D h an et www.orpha.net



Plan Maladies Rares

2005-2008 \‘\
Assurer I'équité pour I'acces au diagnostic,

au traitement et a la prise en charge

Mieux connaitre I’épidémiologie des MR

Reconnaitre la spéecificité des MR

Développer I'information

Former les professionnels de santé

Organiser le dépistage et I'acces aux tests

Ameéliorer I'acces aux soins et la qualité des soins
Poursuivre I'effort en faveur des Médicaments Orphelins
Répondre aux besoins d’accompagnement

Promouvoir la recherche

Développer des partenariats nationaux et internationaux







- Créé en 1997
- Libre acces

- Tout public

WwWWw.orphanet.ch

www.orpha.net



Contenu d’pbizanedt

Encyclopedie

>5800 maladies

en 5 langues

Expert - authored

Comité éditorial international
Orphanet Journal of rare
diseases — OJRD
Partenariat avec revues
scientifiques

Répertoire des
services en Europe

Consultations spécialisées
Tests Diagnostiques
Projets de recherche
Essais cliniques

Registres

Réseaux de Professionnels
Associations de patients

orphanet
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—
Plusieurs possibilités de

recherche

Données
épidemiologiques

Description
(5 langues)

Articles de revue pour
professionnels et
grand public

OI’D hCl"‘teJC www.orpha.net



Liens sur d’autres sources
d’'information expertes

OI’D hCl"‘teJC www.orpha.net



Répertoire des
ressources

OI’D hCl"‘teJC www.orpha.net
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O Activités de recherche

OI’D hCl"‘teJC www.orpha.net



Newsletters bimensuelles:
dernieres données
scientifiques et politiques
sur les MR

OI’D hCl"‘teJC www.orpha.net






20’000 utilisateurs / [gau¥2Q0@oaotrias})

Orphanet \WiGrrthiwobke \
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Et la Suisse?



Et la Suisse? \
Problématique meéconnue!

Prévalence < 1/2000

Réglementation du medicament orphelins 01.10.2006

Population 2009: 7 700 200 habitants
500’000 patients!!
100 associations de patients
Recherche peu financée par les pouvoirs publics
Pas de centres de reférence officiels

Pas de strategies politiques



Orphanet Sussse
www.orphanet.ch \
‘7

GDK /CDS
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2008 \\\‘k
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« Le patient partenaire » \

No policy without patients!

&
EURORDIS

Rare Diseases Europe

1983 Orphan Drug Act 2000 Reg. Médicament orphelin
Millions dollars pour ...
Recherche 2009 Recommandation du

conseil de I'Europe



Rare Disease Deay
29 (28) février \,\

O I’D h an et v.ww.orpha.net



Assemblée constitutive — Grindungsversammlung — 26.06. 2010



Communiqué de presse
Pressemitteilung

Comunicato stampa

S’unir pour étre entendu, le défi de ProRaris:
Naissance de lI'alliance suisse des maladies rares

Sich mit vereinten Kraften Gehor verschaffen:
ProRaris stellt sich der Herausforderung
Grundung der Allianz seltene Krankheiten

Unirsi per farsi sentire: la sfida di ProRaris
Nasce l'alleanza svizzera delle malattie rare

orp hD@_ger@@e constitutive — Griindungsversammlung — 26.06.28{ orpha.net



www.proraris.ch
contact@yproraris.ch









“Patients are the most under-utilized
resource, and they have the most at \Q\
stake. They want to be involved.
Their participation will lead to better
medical outcomes at lower costs with

dramatically higher patient/customer
satisfaction.”




Learn from the rare! \0\

Jamais la nature ne se dévoile autant que
lorsqu’elle s’écarte des sentiers battus.

De méme n'y a-t-iligaassteenediben mnoygendeef

progresser la medecine que d'étudier les
maladies les plus rares afin de percer les lois de

daire e

la nature.

Car la signification des choses ne nous apparait
jamais aussi bien gue dans leur manque ou leur

derangement.”
William Harvey - 16657
(a l'origine de la description de la circulation san guine )
orphanet



e

Merci de votre attention

www.orphanet.ch
Loredana.damatosizonenko@orpha-net.ch

OF O latpriztet



