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1995年 希少医薬品室開設（フランス） 

1996年 Orphanet開設※１ 

1997年 EURORDIS開設※２ 

2001年 希少疾患運営委員会設置（オランダ） 

2002年 希少疾患研究施設設置（イタリア） 

2003年 研究ネットワーク構築（ドイツ、スペイン） 

2004年 希少疾患に関する政府方針（フランス） 
 

※1 オーファネット（http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php） 

 仏保健省と仏国立衛生医学研究所により開設、38カ国が参加 

 （対象疾患5,781、専門施設4,291、検査施設4,486、専門家13,440人） 

※２ EURORDIS(http://www.eurordis.org/) 

   患者会の運営による非政府組織、447の希少疾患患者会（44カ国）より構成 

 1200の希少疾患を対象に活動 

欧州における希少疾患への取り組みの経緯 
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希少疾患への取り組み（ＥＵ）① 

  罹患患者の減少 

  死亡率の改善（特に小児、若者）  

  患者のＱＯＬ向上と社会経済的負担の軽減 

   EU加盟国に対して希少疾患対策を2013年末ま  

     でに策定することを勧告（27カ国） 

希少疾患委員会の専門家によるヨーロッパ連 

      合各国の対策立案の支援 

 

 

参考） http://ec.europa.eu/health-eu/health_problems/rare_diseases/index_en.htm 
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希少疾患への取り組み（ＥＵ）② 

希少疾患患者会に対する支援 

  希少性疾患対策の連携促進 

  希少性疾患に対する研究及びヒト組織由来製 

      品の開発

  疾患情報の提供（5,000疾患以上） 

  専門家のネットワーク化、治験・医薬品開発の 

  最新情報 

    

   

 

参考） http://ec.europa.eu/health-eu/health_problems/rare_diseases/index_en.htm 
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Orphanetの概要 

• 1997年 設立 

• 目的 
– 疾患、施設に関する情報提供 

– 共同研究の推進 

– 治験の推進 

– 患者の孤立防止 

 

• 希少疾患に関する情報提供サイト (23年6月19日現在) 
– 希少疾患に関する情報提供  ５９５４疾患 

– Expert Clinic          ４９４２施設 

– 検査センター                ５４２４施設 

– 患者団体           １９６９団体 
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疾患情報 

OrphanDrug情報 

専門機関情報 

検査機関情報 

患者団体情報 

Orphanetのトップページ 

ニュース 

専門家向け情報 

患者向け情報 
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Orphanetのトップページ（続き） 

研究者向け情報 
–研究プロジェクト 

–バイオバンク 

企業向け情報 
–OrpanDrug 

–治験 

報告書 

各国のページ 
–35カ国 

イベント情報 

６ 



8 www.orpha.net

A common portal / A diversity of sources
臨床遺伝学 

希少疾患 

総説記事 ガイドライン 論文抄録 

辞典 疫学データ 

有病率 

発症年齢 

死亡年齢 

分類 

臨床兆候 

オーファン指定 

オーファンドラッグ 
遺伝子 

遺伝子名DB 蛋白質DB 疾患DB 遺伝子機能DB 

原因論 

ICD-10コード 

OMIM番号 

文献リンク 

MeSH単語 

UMLS用語 

サービスリスト 

専門診療所 検査機関 患者団体 研究と治験 ７ 



難病情報センターとOrphanetの比較 
難病情報センター Orphanet 

疾患解説 130 5,954 

Orphan Drug × ○ 

専門機関 × ○ 

検査機関 × ○ 

患者団体 ○ ○ 

専門家向け情報 ○ ○ 

患者向け情報 ○ ○ 

研究者向け情報 × ○ 

企業向け情報 × ○ 

報告書 ○ ○ 

イベント △ ○ 

ニュース ○ ○ 

多国語ページ × ○ 
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奇形 16.40 眼科 3.72 
癌 10.87 呼吸器 3.45 
神経 10.78 感染症 2.59 
代謝 7.39 神経筋 2.42 
血液 6.82 血管 2.21 
心臓 6.69 耳鼻科 1.79 
骨 5.55 腎臓 1.65 
皮膚 5.36 消化器 1.65 
内科 4.53 肝臓 1.34 
内分泌 4.46 免疫 0.32 

Orphanetが対象とする疾病の分野別比率（％） 

www.orpha.net

Genes tested 
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297 genes are tested in 1 laboratory only (19%)

1,189 genes are tested in less than 10 labs (76%)

1,088 genes are tested in less than 5 countries (69%)

395 genes are tested in 1 country only (25%
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Orphanetより提供される臨床検査情報 

www.orpha.net

Diagnostic tests are part 

of quality healthcare

Orphanet and EuroGentest provide information 

on available tests in Europe 

and surrounding countries

３０ヶ国の参加 

17,000種類以上
の診断技術 

1,800種類以上の 
疾患スクリーニング 

1,300以上の 
検査機関が参加 

2500人を超える 
専門家 

1,200種類以上
の遺伝子検査 

５年を超える追跡
調査に関する保証 
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固形腫瘍 173 眼科 20 

神経 151 骨 17 

血液 118 奇形 13 

代謝 68 産科 13 

皮膚 59 精神科 13 

内分泌 51 肝臓 13 

リウマチ 38 心臓 10 

免疫 35 血管 9 

感染症 33 中毒 7 

消化器 32 アレルギー 6 

腎臓 27 泌尿器 2 

呼吸器 23 顎・顔面 2 

治療法：開発中の医薬品数 

www.orpha.net
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フランス １０３ アイルランド ９ 

ドイツ ５１ ポルトガル ７ 

イギリス ５０ スイス ６ 

イタリア ４７ ギリシャ ２ 

スペイン ２８ ブルガリア ４ 

ベルギー １９ デンマーク ３ 

オランダ １０ ルーマニア ２ 

オーストリア １３ 合計   ３９５ 

３９５箇所の疾病レジストリー（各国別） 

www.orpha.net
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疾病レジストリーの特徴 

www.orpha.net
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地域 

国内 

欧州 

国際 

大学 

企業 

患者団体 
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医薬品開発に向けた国際間疾患レジストリー（60疾患） 

嚢胞性繊維症 ファンコニー貧血 

アルファ１- 
アンチトリプシン欠損症 

肺高血圧症 

凝固機能障害 
代謝性疾患：ゴーシェ病、 
ポンペ病、ファブリー病、 
ムコ多糖症等 

ヒスチオサイトーシス オンディーヌ症候群 

重症慢性顆粒球減少症 原発性免疫不全症 

胆道閉鎖症 網膜変性症 

神経筋疾患 ハンチントン病 

ウイルソン病 
14 



Orphanet参加のもたらす効果 

○ 疾患情報の把握  

  ５,０００を超える疾患情報の把握が可能 

○ 臨床検査情報の活用 

  ２,０００種類に及ぶ臨床検査情報の取得 

○ 最新の臨床治験情報 

  ３００を超える臨床治験に関する情報の取得 

○ 国際的な患者団体活動との連携 

○ 国際的な疾患レジストリーの構築 
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