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La pyramide des maladies rares 

Conscience 

Connaissance 

Conscience 
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Suspicion diagnostique? 
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Suspicion diagnostique 

Moyens de diagnostiquer: NGS… 

Recherche 

Information 

Aide au diagnostic 
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experts 
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Données pour la recherche 
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Portail web international et multilangues 

Pour un public varié 
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Donner un nom à chaque maladie: nomenclature ORPHA 

www.orphadata.org 
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Catalogue de services 
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Décrire chaque maladie avec ses phénotypes 

environ 6,000 maladies rares HPO phénotypes 

Fréquences Critères diagnostiques 

Obligateoire (100%) Pathognomonique 

Très fréquent(99-80%) Critère diagnostique 

Fréquent (79-30%) 

Occasionnel (29–5%) 

Très rare (1-4%) 

Absent 0% 

Annotations 
faites par 
Orphanet 

Relayées par 
Orphanet et 

HPO 

2787 MR 5008 HPO 
57,635 

annotations 
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• Mettre ensemble les pièces du puzzle 

– Autour de la classification Orphanet des MR 

• Fournir des données intégrées  et  

 réutilisables 
– Orphanet Rare Disease Ontology (ORDO) 

• Promouvoir l’interopérabilité 

– Passerelle entre le soin et la recherche 
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Aider à résoudre le puzzle  

Orphanet central 
nomenclature 

Research  
Registries/Cohorts 

Care 
Health Information 

System (EHRs) 
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UniProt 
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ICD10/11 
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Genes 
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Orphanet database 

Codification 

Policy 

 

Guides et outils 

Codification  

& exploitation 

Implémentation 

Politiques EU  

Recos CEGRD  

Guides 

www.rd-action.eu 

Côté santé 
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Côté recherche 
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