Liste des indications par aire thérapeutiques pour lesquelles
des candidats médicaments ont obtenu le statut d’orphelin
en Europe et/ou aux Etats-Unis en 2015

Cancer — Oncologie
(53 indications)
* Angiosarcome
* Cancers oropharyngés (levres, langue, glandes salivaires...)
* Cancer péritonéal primaire
* Cancer colorectal TrkA+ TrkB+ TrkC+ ROS1+ ou ALK+
* Cancer de I’estomac
* Cancer du pancréas
* Cancer des poumons a petites cellules
* Cancer des poumons non a petites cellules ALK+
* Cancer des poumons non a petites cellules ALK+ ou ROS1+
* Cancer des poumons non a petites cellules ALK+ TrkA+ TrkB+ TrkC+ ROS1+
* Cancer des poumons non a petites cellules BRAF+
* Cancer des poumons non a petites cellules avec une histologie squameuse
* Cancer des poumons non a petites cellules avec des mutations EGFR, HER2, HER4, ou DDR2
* Cancer du sein associé a des métastases cérébrales
* Cancer des ovaires
* Cancer des trompes de Fallope
* Carcinome a cellules de Merkel
* Carcinome hépatocellulaire
* Carcinome nasopharyngé
* Cholangiocarcinome/cancer des voies biliaires
* Diagnostic pour le suivi des tumeurs cérébrales malignes
* Glioblastome et gliome
* Hématodermie CD4+/CD56+/Tumeur a cellules plasmacytoides dendritiques blastiques
* Hépatoblastome
* Leucémie a cellules T adulte
* Leucémie lymphoblastique aigué
* Leucémie lymphoide chronique
* Leucémie myeloide aigué
* Lymphome de Hodgkin
* Lymphome non-Hodgkinien EBV+
* Lymphome a cellules du manteau
* Lymphome B diffus a grandes cellules
* Lymphome B médiastinal primitif a grandes cellules
* Lymphome T cutané
* Lymphome folliculaire
* Lymphome de la zone marginale
* Macroglobulinémie de Waldenstrom
* Médulloblastome
* Mélanome
* Mélanome uvéal



* Mésothéliome

* Myélome mutiple

* Neuroblastome

* Ostéosarcome

* Polypose adénomateuse familiale

* Sarcome d’Ewing

* Sarcome des tissus mous

* Syndrome myélodysplastique

* Synovite villonodulaire pigmentée/Tumeur a cellules géantes ténosynoviales
* Tumeurs de la voie excrétrice urinaire supérieure

* Tumeurs stromales gastrointestinales

* Tumeurs neuroendocrines

* Tumeurs neuroendocrines gastro-entéro-pancréatiques

Greffe — Transplantation
(4 indications)
* Dysfonctionnement du greffon aprés une transplantation pulmonaire
* Prévention de la réaction du greffon contre I’hote
* Prévention du rejet de greffe aprés une greffe d’organe solide
* Traitement de conditionnement avant une greffe de cellules souches hématopoiétiques chez des
patients adultes et médiatriques atteint de maladies cancéreuses et non-cancéreuses

Maladies autoimmunes, maladies immunologiques et maladies inflammatoires
(22 indications)
* Arthrite juvénile idiopathique pédiatrique
* Arthrite juvénile idiopathique systémique
* Ataxie-télangiectasie
* Cholangite sclérosante primitive
* Déficit combiné sévere 1ié a I'’X1
* Déficit immunitaire combiné sévere par déficit en adénosine désaminase
* Diabéte de type 1 chez des patients ayant une fonction beta cell résiduelle
* Encéphalopathie par déficit en GLUT1
* Entérocolite nécrosante (prévention)
* Epidermolyse bulleuse
* Hépatite autoimmune
* Hidradénite suppurée
* Maladie de Crohn pédiatrique
* Myasthénie auto-immune
* Neuromyélite optique
** Oesophagite a éosinophiles
Ostéomyeélite aigué de I’enfant (0 a 16 ans)
* Pemphigus vulgaire
* Polyradiculonévrite inflammatoire démyélinisante chronique
* Purpura thrombopénique immunologique
* Sclérose en plaques pédiatrique (0 a 16 ans)
* Ulcére oesophagien



Maladies cardiovasculaires

(9 indications)
* Calciphylaxie
* Coeur univentriculaire avec circulation de Fontan
* Hypertension artérielle pulmonaire
* Maladie de Buerger (thromboangéite oblitérante)
* Hypertension primaire avec complications et hypertension secondaire chez des patients pédiatriques
(0 a 16 ans)
* Hypertension chez des patients pédiatriques (0 a 16 ans)
* Malformations veineuses congeénitales
* Réversion de I’effet anticoagulant du dabigatran
* Réversion de I’effet anticoagulant des inhibiteurs directs ou indirects du facteur X

Maladies cérébrovasculaires
(3 indications)
* Hémorragie intracérébrale
* Hémorragie subarachnoidienne par rupture d'anévrysme
* Lésion cérébrale ischémique et hypoxique néonatale

Maladies endocrinologiques
(8 indications)
* Hyperinsulinisme congénital
* Hyperparathyroidie pédiatrique
* Hyperplasie congénitale des surrénales
* Insuffisance surrénalienne
* Insuffisance surrénalienne pédiatrique (0 a 16 ans)
* Pseudohypoaldostéronisme de type 1 B
* Syndrome de Cushing
* Syndrome de Prader-Willi

Maladies hématologiques
(11 indications)
* Amylose AL ou amylose primitive
* Anémie aplasique
* Anémie mégalobastique par carence en folate
* Beta thalassémie
* Déficit congénital en facteur VII
* Drépanocytose
* Hémophilie A
* Hémophilie B
* Mastocytose
* Myélofibrose
* Surcharge chronique en fer chez les patients atteints d’alpha-thalassémie



Maladies infectieuses
(15 indications)

* Aspergillose invasive
* Cryptococcose
* Fiévre Ebola
* Grippe aviaire
* Hépatite C pédiatrique
* Hépatite Delta
* Infection récurrente par Clostridium difficile
* Infection par les adénovirus aprés une greffe de cellules souches hématopoiétiques
* Infection par les cytomégalovirus aprés une greffe de cellules souches hématopoiétiques
* Infection par le virus d’Epstein-Barr aprés une greffe de cellules souches hématopoiétiques
* Prophylaxie post-exposition contre 1’infection par le virus de la rage
* Septicémie tardive chez les enfants a faible poids de naissance
* Syndrome respiratoire du Moyen-Orient
* Tuberculose active
* Tularémie

Maladies lysosomales
(13 indications)
* Aspartylglucosaminurie
* Céroide-lipofuscinose neuronale infantile
* Maladie de Fabry
* Maladie de Gaucher
* Maladie de Krabbe
* Maladie de Niemann-Pick de type C
* Maladie de stockage du glycogéne de type la et 1b
* Mucopolysaccharidose de type |
* Mucopolysaccharidose de type 1l
* Mucopolysaccharidose de type I11A
* Mucopolysaccharidose de type 111B
* Mucopolysaccharidose de type 111C
* Mucopolysaccharidose de type VI

Maladies métaboliques
(9 indications)

* Argininémie
* Déficit en 3-hydroxyacyl-CoA déshydrogénase des acides gras a chaine longue
* Déficit en acyl-CoA déshydrogénase des acides gras a chaine tres longue
* Déficit en ornithine transcarbamylase
* Déficit en pyruvate kinase
* Homocystinurie
* Hyperoxalurie primitive de type 1
* Hypophosphatasie
* Maladie de Wilson



Maladies neurodégénératives
(9 indications)
* Ataxie spinocérebelleuse
* Ataxie spinocérébelleuse autosomique dominante due a une anomalie de la polyglutamine
* Atrophie multisystématisée (diagnostic et suivi de la maladie)
* Maladie de Charcot-Marie-Tooth
* Maladie de Huntington
* Neurodégénérescence associée a un déficit en pantothénate kinase
* Paralysie supranucléaire progressive
* Sclérose latérale amyotrophique
* Syndrome de Wolfram

Maladies neurologiques
(12 indications)
* Déficit en pyruvate déshydrogénase
* Dyskinésie induite par la levodopa
* Epilepsie - crises répétitives aigués
* Epilepsie de la femme avec déficience intellectuelle causée par les mutations du gene PCDH19
* Hypersomnie idiopathique
* Lésions aigues de la moelle épiniére
* Narcolepsie
* Syndrome d'Aicardi-Goutieres
* Syndrome d'Angelman
* Syndrome de Gilles de la Tourette
* Syndrome de Rett
* Syndrome de West/spasmes infantiles

Maladies neuromusculaires
(7 indications)
* Amyotrophie spinale
* Dystrophie facio-scapulo-humérale
* Dystrophie musculaire oculo-pharyngée
* Dystrophie musculaire de Duchenne
* Dystrophie myotonique de type 1
* Myopathie centronucléaire liée a I'X/Imyopathie myotubulaire
* Syndrome myasthénique congénital

Maladies ophtalmologiques
(11 indications)
* Achromatopsie causée par des mutations dans le gene CNGA3
* Amaurose congénitale de Leber
* Aniridie
* Choroidérémie
* Kératopathie neurotrophique
* Maladie de Stargardt
* Occlusion de I’artére rétinienne



* Uvéite non infectieuse

* Prévention des cicatrices aprés une chirurgie du glaucome
* Rétinite pigmentaire

* Rétinoschisis lié a I'X

Maladies osseuses
(1 indication)
* Ostéogénése imparfaite

Maladies parasitaires
(2 indications)
* Leishmaniose cutanée
* Malaria

Maladies pulmonaires — maladies respiratoires
(3 indications)
* Dysplasie broncho-pulmonaire (prévention)
* Fibrose pulmonaire idiopathique
* Mucoviscidose

Maladies rénales
(5 indications)
* Cystinurie
* Cystite interstitielle
* Glomérulonéphrite membranoproliférative non médiée par les immunoglobulines
* Hyalinose segmentaire et focale
* Polykystose rénale autosomique dominante

Autres dont maladies multisystémiques
(26 indications)

* Amylose de la transthyrétine
* Angiodeme héréditaire
* Arthroplastie douloureuse non infectée et sans complication mécanique
* Bralures du derme partielles et profondes
* Craniopharyngiome
* Déficit en alpha-1-antitrypsine
* Déficit en carnitine palmitoyltransférase Il
* Déficit congénital en plasminogéne
* Déficit en protéine trifonctionnelle mitochondriale
* Empoisonnement par morsure de vipére
* Insuffisance placentaire
* Névralgie post-herpétique
* Prééclampsie sévere
* Prévention des 1ésions hépatiques consécutives a une overdose d’acétaminophéne
* Prévention de la naissance prématurée chez les femmes avec grossesse monofoetale



* Prévention des nausees et des vomissements dues aux chimiothérapies hautement émétogénes chez
des patients pédiatriques

* Sclérodermie systémique

* Sclérose tubéreuse de Bourneville

* Syndrome d’ Alport

* Syndrome d’Ehler-Danlos

* Syndrome de ’intestin court

* Syndrome d’irradiation aigué

* Syndrome de MELAS

* Syndrome de I’X fragile

* Syndrome douloureux régional complexe
* Syndrome de Netherton



