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Orphanet –
Eine Informationsressource für 
Seltene Erkrankungen 
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Themenübersicht

• Historie Orphanet und aktueller Status

• Die Orphanet-Datenbank  -www.orpha.net-

• Suchbeispiel (wie finde ich eine Erkrankung in der Online-Datenbank ?)

• Aufgaben des nationalen Orphanet-Teams DE
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Historische Entwicklung 
und aktueller Status Orphanet
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Rückblick Entwicklung von Orphanet

• Orphanet wurde 1997 in Frankreich gegründet. Das Projekt wurde in Form einer 
internetbasierten Datenbank etabliert, um die damals noch spärlich verfügbaren 
Informationen über Seltene Erkrankungen zu sammeln, und so die Diagnose, Versorgung 
und Behandlung der betroffenen Patienten zu verbessern. 

• Die französische Initiative wandelte sich im Jahr 2000 in ein europaweites Anliegen und 
ab diesem Zeitpunkt erfolgte eine Förderung durch die Europäische Kommission. Mehr 
und mehr Länder werden eingebunden (Deutschland ist Partner seit 2001).

• Orphanet ist heute mehr als nur eine Datenbank: Als Konsortium von 41 Partnerländern 
aus Europa und weiteren Mitgliedern rund um den Globus stellt das Netzwerk eine 
Vielzahl assoziierter Ressourcen zur Verfügung… 
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Struktur Orphanet: Das Netzwerk umfasst derzeit 41 Länder als 
Vollmitglieder und 4 weitere assoziierte Partnerländer

Die nationalen Teams sind verantwortlich für 
die Datensammlungen der verfügbaren 
Leistungen ihres Landes. 

Alle Orphanet Teams befolgen die Orphanet 
SOP's (Standard Operating Procedures).

https://www.orpha.net/orphacom/special/eproc_SOPs.pdf
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• Bereitstellung hochwertiger Informationen über Seltene Erkrankungen insbesondere die
Inventarliste der SE mit assoziierter mehrsprachige Enzyklopädie. 

• Bereitstellung eines Verzeichnisses von Expertendiensten, um das Fachwissen über SE zu verbessern
und um Daten zu liefern, die zur Unterstützung politischer Maßnahmen erforderlich sind.

• Bereitstellung von Datenstrukturen (Orphanet-Nomenklatur) für die RD-Community, um eine 
semantische Interoperabilität zwischen Ländern und zwischen Bereichen (Gesundheit, Forschung) zu 
ermöglichen.

• Weiterentwicklung von Orphanet als Referenz-Wissensbasis für SE 

Ziele von Orphanet : 
Die Versorgung der Patienten durch Wissen verbessern
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Orphanet – Kooperationen und Interaktionspartner
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Orphanet 

Netzwerk

Orpha.net

Orphadata

Ontology

Orphanet heute: Unterschiedliche Anwendungen für 
verschiedene Nutzer

Berichte
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Die Orphanet-Datenbank 
www.orpha.net
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Orphanet-Datenbank (www.orpha.net) : 
Die Informationsressource für Seltene Krankheiten 

2022 in 
9 Sprachversionen 

verfügbar

http://www.orpha.net/
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• Inventar der Seltenen Erkrankungen verlinkt/gemappt mit externen Datenbanken/Kodiersystemen

• Verzeichnis von spezialisierten Leistungen auf dem Gebiet der Seltenen Erkrankungen

• Enzyklopädie der seltener Erkrankungen; Verlinkte Enzyklopädie mit Empfehlungen und Leitlinien für die 
Notfallmedizin und Anästhesie sowie klinische Versorgungsleitlinien. 

• Ein vollständiges Verzeichnis der Orphan Drugs

• Berichtsreihe mit speziellen Schwerpunkten (Orphan Drugs, Liste aller Erkrankungen)

• Ein Newsletter der zweimalig im Monat erscheint

Informationsangebote der Orphanet-Datenbank 
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Im Zentrum der Orphanet-Datenbank steht die Nomenklatur der 
Seltenen Erkrankungen (SE)

In der relationalen Datenbank sind alle Inhalte mit 
dem Inventar der SE verknüpft.
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Wie finde ich eine Erkrankung in der 
Online-Datenbank ?
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Das <Burger-Menü> organisiert 
die verschiedenen Angebote die 
auf dem Portal verfügbar sind. 

Startseite Orphanet (Deutsche Sprachversion)

Einstieg Datensuche
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Burger-Menü – Überblick der verfügbaren Angebote
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Es sind verschiedene Suchoptionen in den Menüs verfügbar. 
Hier: Suche einer Erkrankung durch Eingabe eines Suchbegriffs. 

Suchvorschläge werden 
angezeigt und können 
ausgewählt werden.

Immer die gegenwärtige 
Sprachversion 
berücksichtigen !
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Suche einer Erkrankung: Eingabe Suchbegriff 

Auf das Suchergebnis 
klicken um die Identitiy-
Card zu öffnen!
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Informationen rund um die Erkrankung (5 Bereiche)

Kurzdefinition der Erkrankung

ID-Karte der Erkrankung
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Informationen rund um die Erkrankung (5 Bereiche)

Zusammenfassende 
Beschreibung der Erkrankung

Detaillierte Informationen 
(Verlinkte Artikel)

Verfügbare 
Zusatzinfos
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Täglich mehr als 104000 
Seitenaufrufe aus über 
200 Ländern 

Etwa 2/3 Fachleute  und 
1/3 Patienten und Angehörige 

Weltweite Datenbanknutzung
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Aufgaben des nationalen Teams 
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• Verantwortlich für die Datensammlungen der verfügbaren Leistungen in Deutschland
(Katalog der Fachdienstleistungen)

• Qualitätssicherung

• Jahresupdate

• Übersetzungen (Nomenklatur der SE, Abstracts Enzyklopädie, Website Content)

• Schnittstelle nationale Experten/Orphanet (neue Erkrankungen, Anfragen Klassifikation)

• Pflege der nationalen Website 

Aufgaben des nationalen Orphanet-Teams Deutschland
(Sitz in der Abteilung K-Kodiersysteme und Register des BfArM)
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Orphanet Team Deutschland
K - Kodiersysteme
Waisenhausgasse 36-38a
50676 Köln

orphanet@bfarm.de

Vielen Dank für Ihre Aufmerksamkeit!

Kontakt
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