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Why Orphanet disability project? \

* Lack of information on disability associated with rare diseases
and the need for compensation result in a negative impact on
social care for persons suffering of a RD, with a risk of
isolation, and exclusion.

* There is no literature on the functional consequences of rare
diseases.

 Paramedical and social sector practitionners should benefit
from information allowing to evaluate the needs of RD
patients.

e Compensation systems should benefit from information
allowing to anticipate the solutions the most adapted to
situations faced by persons suffering from a RD
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Orphanet disability project
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RD disability database: methodology °

* Orphanet Functionning Thesaurus
— 139 items in 10 domains + environement items
— Based on CIF-YA (WHO 2007)
— In 7 languages

e Questionnaire
— Derived form the thesaurus

— Can be adapted for evaluation purposes Target
— In English, French and German Annotations: ~1000 more prevalent RD
Texts: 40 texts produced/year

— Allowing to describe
* Frequency : Very frequent, Frequent, Occasional
* Severity: Complete, Severe, Moderate, Low
* Temporality: Permanent, Transient, Episodic, Acquisition delay

* Annotations and texts made with the contribution of:
— Medical experts
— Medical-social sector professionals
— Patient organisations

orphanet www.orpha.net
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ds Self-care
° e Washing oneself dsld Washing oneself
| l l IC Ion I l I I l 1esa l l rl lS Skin, tooth, nail hair, genital hygiena d520 Caring for body pans
Fegulating urination d5300 FRegmlating urination
Fegulatng defecation d5301 Fegmlating defecation
Diressing undressing d540 Diressing
Orphanet disability the: ICF-CY Enaﬁn]g 430 ED -]
SANITS - — = e
Understanding dl Leaming and applying knowledgze M ing one's health (diet, medicatons, needs 60 £
Watching d11o Watching posiotars manitoring) +TIeRE, 570 Looking afier one's health
i““*“,m :if;_dm ;;“F";“g i Toterpersonal relations ] Taterpersonal mteractions and relarionships
EammE e e =l "'mlaf — a710-d129 General interpersonal interactions
2 b e o = D Interacting with other people 740 Formal social relationships
Leamning to read dl40 Leaming to read - - -
Learming to wiite 143 Learning 1o write T ey ::;gn ﬁm x“’.l relationships
Tearming to calculate a150 Leaming to calculate —UIpRespis —— ormal relationships with fiends
Applying knowledze d160-4170 | Applyinz knowledze ;i’“-“!“‘““‘_;mf relationships :3‘?3 ;:I]M-T 'E"!‘:m'“"‘
Fomsing atention d160 Fomsing attention aling with strangers = AL0g Wit S 2t
: = Engaging in and maintaining intimate relati Ips d770 Intimate relationshi
Feading dl6 Beading
Writing 170 Writine _ .E_“-.“‘"i“" in sexual relationships d7702 Sexnal relationships
Calculafing 17 Calculating Draily activities __
Solving problems al7s Solving problems Household a6 Domestic life
Communication with others E] Commumication Shnm_:lmg _ 46200 Shnpm
Feceiving messages d310-4320 Communicating-receiving Cookmg Preparmg meals 4630 Preparing meals
Receiving spoken messages d310 Commmumication with - receiving - spoken meszapes Doing housework 540 Doing housework
- icat ith - receiving - i Looking afterhelping others A6l Assisting others
Receiving messages in sign langmags 520 ;e::m:annnnmh Teceiving - formal sign langnage Iy TR e
Education - -
Feceiving nonverbal messages d315 Commumication with - receiving - nonverbal messages da40 Apprenticeship (work preparation)
Feceiving written messages d335 Commumication with - receiving - writien messages Aftending preschool dgls Preschool education
Producing d330-4348 = icating-producing Artending school in the general enviremm
Speaking d330 Spesking Antending school in an adapted maimsmeam, dg820 School education
Producing messages in sizn & d340 Producing m es in formal sizn 1 special environment
Pmducing nenverbal messages d335 Producing nomverkal messages Laamming a profession (Vecational da1s Vocational taining
Writing messages d345 Writing messages training/ Apprenticeship) in the general . . .
Participating in a conversation d350 Conversation ENVITONment 40 Apprenticeship (work preparation)
Using communicatdon devices 4360 Using communication devices and technigues Leaming a profession (Vocational da2s Viocational training
Motor skills d410-d429 Changing and mainmining body posidon training/ Apprenticeship) in an adapted . . .
d430-d440 Camrying, moving and handling objects mainsream/special environment 40 FE P preparation)
d450 Walking Accessing higher education da3n Higher education
d455 Moving sround d843 Acquinng, keeping and terminating a job
Changi . d410 Changing basic body position Work and economic life dgs0 Fenmunerative employment
Eing body pos 4420 Transferming oneself d360-4370 Economic life
Standing d4104 Standing Engaging in paid work in the regular
Sitting d4103 Sitting environment )
Bending 34105 Beading Engaping in paid work m 3 a da50 Femunerative employment
Transferring d420 Transfarring oneself shelmered emvironmant
Maintaining body pasition d415 Maintaining a body position Seeking employment dg450 Seeking employment
Maintaining 3 standing position d4154 Maintaining a standing position Performing professional tasks 48451 Maintaining a job
Maintaining head position d4155 Maintaining head position Handling money A5G0 ‘Basic eConOmic Tensactions
Using objects “30_;4449 Camying, moving and handling objects Life management [ General tasks and demands
Renis b sk e T ot ::jf: lc’-_:ﬂﬂ'_ms Undenaking a single task 210 Undentaking a single task
i Rl ik atching T Undertaking multiple tasks 220 Undertakinz roultiple tasks
Lifting and carmying objects d430 Lifting and carmying ohjects Camying out daily routine 30 Carryinz out daily routine
- Handling objects (fine hand use) d440 Fine ha.nd Aoy Handling siress/responsabiliies/'emergencies | d240 Handling siress and other psychological demands
Walking - - el Waj.kmg - Confrolling one’s own behaviour d250 Managing one's own behaviour
Walking short distances d4300 Walking short distances Social life a0 Community, social and civic life
Walking long distances d4501 ‘Walking long distances - - — 5 ———
Derforming vigorous activities (cHmbIng s, . Taking part in community ife 910 Commmmity life
F i G E i d455 Moving around ) . d3803 Shared cooperative play
climbing rmunning. jumping, swimming. ...} Playing with others 49200 Play
Moving around d460 Moving around in different locations — — ——
d470-3489 Moving around nsing ransportation So:m.J.L.z:mg d.‘l%{b Secializing
Moving around within the homs 34600 Moving around within the home Practicing sport __ ‘15;01 Sports
Movia A e the home 33601 Moving sound within buildinzs other than homs Pan:uc]l:!aung in the arts and colmral activities 49202 Ars s.m.icn.'lmre : i
o £ around outzide 24602 Moving around outside the home and other buildines Travelling d9208 Fecreation and leisure, other specified
Moving around using transportation d470-d488 Moving sround nsing fransportation
Tsing mansportation a470 Using rensportation www_orpha_ het
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Provide information to health-social sector

Homepage >Rare diseases >Disability

Rare diseases Search for a disease and its functional consequences
Search
s || o | Orph ' il
rpohane 1ISADIITY

Encyclopaedia for © Disease name

Orpha number

Encyelopaedia for
professionals

Emergency guidelines
o

Sources/procedures
Acauiring languzge Permanent limitation Low
ORPHA:861 Treacher-Collins syndrome
: Activity limitation/participation restriction is described according to the Orphanet Functioning Thesaurus, == Permanent lmization e
deevediand adaptod O Hho Cioesification/of Functioning Disshifty and Haalth - Chiiran and. |FSESYEENGE—_G_———— Permanent limitation Unspecified
Youth (ICF-CY, WHO 2007). The provided infarmation is assessed from the whole patients' population . ins 8
affected by the disease, receiving standard care and management (specfic andior symptomatic Pormanent imitation P
management, prevention and prophyiaxis, devices and aids, care and support). Functional consequences are
organized by their frequency in the patients' population. This general information may not apply to SPECHIC 4y s emotions and moatt e— E—
cases. Some difficulties reported here can occur with a different temporality or severity degree, and others O e
that are ot listed can nevertheless arise. i - T — - E— D /’7 e
stancard environment .’7@ t
= >
Accessing nigher education Acquisition delay Moderate W Insg,
+ Lossof anabiity I . iy
Engaging in pakd work in @ standard environment tation Moderate syﬂd
Synay i
Taking part in community life Unspecified Tome e f, Ome e
oy Sncerene 2@ Teac
Participating in the arts and cultural scti Unspecified Sane Gfﬁ_ms/. Er.co”l
—— e — Wodarsts S Nomey - Ao ing
Travelling Unspacified lies fo? € MO
Hearngiistening Acauisition deay severe Bl iy s DUl ¢
oty itds ACiglg
Acquiringlanguage Acaquisition delay Moderate
i Occasional

R Termporaity [ severty |

Leaming to read

Learning to wiite Permanent fmitetion Low Sesingwatching Permanent limitation Unspecified
Reading Acauisition delay Low Hearinglistening Severe
Witing Acauisition delay Low Hearing/listering Low
Receiving spoken messages Permanent limitation Mogerate Receiving spoken messages Severe
Receiving spoken messages Acauisition delay Severe . Acruisition delay Low
Recsiving written messages Acauisition delay Low —— [ -
Spemdie (el L i Staying awake Permanent limitation Unspecified
Speaking Acauisition delay Severe —————— Moserste
Writing messages Aeauisition dels Low
i = Y Sacializing Unspecified
Perticipating ina conversation Permanent imitetien Severe »
Practicing sports

Prticipating in conversation Acauisition delay Severe
Using communication devices Permanert limitstion Severe

Environmental factors
Using communication devices Acauisition delay Severe

= Following are the environmental factors that should be addressed in order tolmprove the *_nctioning or imit
Caring for body parts (skin, teeth, nails har geritals) Permanent imitstion Mocerate the restrictions deriving from this disease.
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Sound quality
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Disability factsheets collection
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Ataxie télangiectasie
Syndrome de Louis-Bar
Cette fiche rassemble des informations susceptibles d'aider les professionnels du handicap dans leur

travail d’évaluation et d’accompagnement des personnes atteintes de maladies rares. Elle ne se
substitue pas & une évaluation individuelle.

Adapté de FEncyclopédie O

» Définition - L'ataxie télangiectasie associe un déficit immunitaire mixte sévére - portant
surtout sur I'immunité humorale - & une ataxie cérébelleuse progressive. Elle est caractérisée
par des signes I des une sensibilité accrue aux infections et un
risque augmenté de cancers.

pour les pi i [1]

» Epidémiologie - La prévalence moyenne est d'environ 1/100 000 enfants.

» Clinique - La sévérité des j neurologi i itaire et p est trés variable
d'une a l'autre. La maladie débute habituell it vers I'dge de 1 a 2 ans par des
mouvements anormaux de la téte et des troubles de I'equlllhre puls de I'élocution
(dysarthrie) et des mouvements oculaires (apraxie I it i

ice). [« ion des
mouvements {aprmue] et tremblement des extrémités peuvent apparaitre vers 9-10 ans et
s'aggravent it. Une choréoathé est assez fré Dans la plupart des
cas, l'intelligence est normale ; erwiron 30 % des persnnnes ont des difficultés
d'apprentissage ou un déficit intellectuel déré. Les iectasies cut;

apparaissent entre 3 et 6 ans, voire a l'adolescence. Le déficit immunitaire est a l'origine
d'infections & répétition des sinus et des poumons, ces demleres puuvant provogquer des
bronchectasies. Les fausses-routes contribuent égal aux i I ires. Une
pneumopathie interstitielle est parfois présente. Il existe une augmentation relative de la
fréguence des cancers par rapport @ la population générale. Un retard de croissance est
assez fréquent.

« Etiologie - 'ataxie té iectasie est une due a l'inacti
par mutation du géne ATM (11g22.3). Ce géne dunt I'expression est ubiquitaire, code pour
une protéine kinase jouant un réle clé dans le contréle de la réparation des cassures double-
brin (CDB) de I'ADN, notamment dans les cellules de Purkinje cérébelleuses et dans les
cellules endothéliales (cérébrales, cutanées et conjonctivales). Une forme variante, rare,
I'ATLD (AtaxiaTelangiectasia Like Disorder) est due a 'inactivation du géne MRE11 (11g21),
dont le produit intervient aussi dans la réparation des CDB.

®Prise en charge et pronostic : La prise en charge, symptomatique, repose sur la

kinésithérapie, I'orth ie et le trai des infecti (antibioti injecti
Il“ Tz 1 et des I 3 1. B es. Les l-...lu- hi it
dlmlnuer Ies tremhlements et améliorer la réalisation des gestes fins. La mdlothernple et
doin étre utilisées avec prudence a cause de la sensibilité aux

orphanet

Disability situations

Living with a disability
Consequences on:
-daily life,

-family,

-social sphere,
-scholarship,
-professional life

Aids to limit or prevent
disabilities

-paramedical sector profesionals
to involve,

-social workers,

-specialised services,

-technical, familial, social,
scholar aids...

- Link to « Living with a rare
disease in France » document

Adapté de FEncyclopédie Orphanet Grand Public [2]

= Quelles situations de handicap découlent des manifestations de la maladie ?

Les troubles de Féquilibre, de la marche, de la coordination des les
oculaires s'aggravent progressivement et souvent a partir de I"'adolescence. Une aide est
alors nécessaire pour s'habiller, se laver et manger.

Environ 30 % des enfants ont des difficultés d'apprentissage ou une déficience
intellectuelle modérée.

L ble des b, gendrent une fatigabilité plus importante pouvant
s'accompagner d'irritabilité.

Il est également fréquent que la maladie ait un retentissement sur la vie sociale.

La peur des fausses-routes pendant les repas (avec le risque d'infections pulmonaires)
peuvent conduire progressivement & une désocialisation.

La conséquence de ces déficiences est un handicap qui touche la locomotion, I'autonomie,
la communication, la vie sociale (voir « Vivre avec ») et qui peut étre atténué par un
accompagnement adapté, une rééducation fonctionnelle, certains appareillages et aides
techniques (voir « Quelles sont les aides mises en ceuvre pour prévenir et limiter les
situations de handicap ? »).

Quelles sont les aides mises en ceuvre pour prévenir et limiter les situations de
handicap ?

Une équipe pluridisciplinaire constituée de kinésithérap , d'ergothé de
psyck iciens, d"orthophoni: d'orthoptistes, de psychaol et diététiciens assure
le suivi des enfants et des adultes.

Kinésithérapie et ergothérapie

La kinésithérapie et I'ergothérapie ont un réle important dans la prise en charge des
problémes d’éguilibre et de coordination des mouvements. Elles ne modifient pas a
proprement parler leur progression mais elles aident a trouver des compensations et a
combattre ses effets.

* « Vivre avec » : les situations de handicap au quotidien

Quelles sont les conséquences de la maladie sur o vie quotidienne et
familiale ?

L'ataxie-télangiectasie est une maladie gqui apparait dans l'enfance et dont les
manifestations s'aggravent : celles-ci deviennent chronigues et invalidantes, elles ont alors
des répercussions importantes sur tous les aspects de la vie quotidienne quel que soit I'age.
Notamment les troubles de la coordination et de I'équilibre qui peuvent conduire a une
perte d'autonomie dans la réalisation de gestes simples de la vie quetidienne, difficile a
surmenter. |l peut étre nécessaire alors de faire appel a des auxiliaires de vie.

Au début, la personne peut marcher seule, puis avec |'évolution de la maladie elle aura
recours & des aides techniques (cannes, déambulateurs,...) puis 3 un fauteuil électrique et
pourra nécessiter ['aide d'une tierce personne pour I'aider dans ses déplacements : ul
aménagement de I'habitat est alors souvent nécessaire.

L'accompagnement (kinésithérapie, ergothérapie, orthophonie,..) est contraignant et
certaines familles doivent aménager ou quitter leur activité professionnelle pour s'occuper

www.orpha.net




Orphanet Reports Series
« Living with a rare disease in France»

Les Cahiers vd’Orphanet

——
série Politique -

Vivre avec une maladie rare
en France
Aides et prestations

pour les personnes atteintes de maladies rares
et

leurs proches (aidants familiaux/proches aidants)

» To inform patients with rare diseases and their relatives about aids for
social, school, professionnal and daily life

« To guide patients with rare disease through the health care system

or D h g.'ﬂ et www.orpha.net
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Key results

e Annotations: 532 diseases studied

— 495 annotated
e 221 amongst the more prevalent
— 24,613 annotations produced

* 50 terms/disease in average

* Disability factsheets (in French):
— 53 texts online & 52 under production

— 128 diseases already covered

* Disability factsheets (in Spanish):

2016 38826

— 29 texts online

2015 24000

— 84 diseases covered

2014 20000

0 10000 20000 30000 40000 50000
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Examples of exploitation

Temporality

Environmental
factors
3%

Sleeping/staying awake
Temperament and 2%

behaviour

AE

Severity
Complete
7%

orp N gg ot Domains more frequently affected www.orpha.net
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Promote a common language across fiel

Care

: Research
Health Information

S (E2RE) Registries/Cohorts &

HUMAN VARIOME

Orphanet central
nomenclature Terminologies

HGNC
OMIM
UniProt
Reactome
Ensembl
Genatlas
IUPHAR

orphanet

Phenotypes Disabilities
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Orphanet disability project

THANK YOU!
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