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Les missions d’Orphanet

Contribuer à produire de la connaissance
→ en mettant en relation les pièces du puzzle de la 
connaissance sur les MR (les données sicentifiques)

Améliorer la visibilité des maladies rares en fournissant un 
langage commun pour la santé et la recherche (nomenclature 
ORPHA)

Fournir de l’information de qualité sur les MR et les 
réseaux d’expertise sur les MR
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PNMR 1 & 2
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Orphanet, une base de connaissances à valeur ajoutée pour la santé et la recherche

Orphanet produit la nomenclature de référence pour les maladies rares
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Accès libre-gratuit
équité d’accès à l’ 

information

8 langues
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Portail web international et 
multi-langues

Pour un public varié
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Donner un nom à chacune des maladies
« La définition d’une maladie a épuisé les définisseurs »

Claude Bernard (1813‐1878), Principes de médecine expérimentale.

Définition clinique

Adopter une définition commune permet d’avoir un langage commun

Les maladies sont des entités cliniquement 
homogènes décrites en au moins 2 cas 
confirmant que les manifestations cliniques ne 
sont pas le fruit du hasard. 
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www.orphadata.org

Donner un nom à chaque maladie: nomenclature ORPHA
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Un langage commun à travers 
différents domaines

nomenclature  Orphanet
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News scientifiques et politiques
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1‐Encyclopédie Orphanet Professionnelle (EOP):
‐ Résumés
‐ Critères diagnostiques (2014) 
‐ Fiches Urgences (2007)…
‐ PNDS
‐ Recommandations (critères AGREEII)
‐ Guides pour les tests génétiques
‐ GeneReviews …

2‐Encyclopédie Orphanet Grand Public (EOGP)
Textes d’information pour le grand public (2006) : 
‐ Textes internes produits par Orphanet (ne sont plus produits)
‐ Textes externes (critères Orphanet)

3‐Encyclopédie Orphanet du Handicap (EOH)
Collection Focus Handicap : soutien de la  CNSA (2013)…

Information textuelle
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Recommandations pour les Urgences
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Orphanet Handicap

Information pour le secteur médico‐social
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Orphanet Handicap

Informer les praticiens du secteur médico‐social

Les FSMR participent à la 
priorisation et à l’élaboration
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Catalogue de services
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FSMR
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ERNs
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Différentes applications pour différents usages

Orphanet 
database

orpha.net

Orphanet 
Report 
Series

Ontologies

orphadata.
org
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Tutorials
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MERCI


