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2. Személyes 1. Alnév

3. A betegek

adatok

allapota

AZ ELEM

EUROPAI BIZOTTSAG

KOZOS KUTATOKOZPONT
Directorate F — Health and Food
Unit F.1 — Disease Prevention

A RITKA BETEGSEGEK NYILVANTARTASANAK EUROPAI PLATFROMIJA

(European Platform on Rare Disease Registration - EU RD Platform)

A RITKA BETEGSEGEK NYILVANTARTASARA VONATKOZO KOzOS
ADATELEMEK EGYUTTESE

AZ ELEM NEVE AZ ELEM LEIRASA KODOLAS MEGJEGYZES
1.1. Titkositott azonositd | - A beteg titkositott e Karakterlanc https://eu-rd-
(alnév) azonositdja (alnév) platform.jrc.ec.europa.eu/spider
2.1. Sziiletési id6 A beteg sziiletési ideje e Datum: (nn/hh/éééé)
2.2. Nem A beteg neme szilletésekor e N§
o Férfi
e Meghatdrozatlan
e Magzat (ismeretlen)
3.1. A betegek allapota El6 vagy elhunyt o EIS Amennyiben elhunytrél van sz6,
e Elhunyt valaszoljon a 3.2. kérdésre.
e Nincs nyomon kovetve
e Szandékosan nem adtak
meg
3.2. Az elhaldlozas A beteg elhaldlozasanak | e Datum: (nn/hh/éééé)
id6pontja id6pontja



https://eu-rd-platform.jrc.ec.europa.eu/spider
https://eu-rd-platform.jrc.ec.europa.eu/spider
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7. Kutatas

Els6
kapcsolatfelvétel
szakosodott
kozponttal

A szakosodott kdzponttal valé
elsé kapcsolatfelvétel
id6pontja

e Datum: (nn/hh/éééé)

Eletkor a betegség Eletkor a tinetek els6 | o Sziletés el6tt
megjelenésekor megjelenésekor e Sziiletéskor
e Datum: (nn/hh/éééé)
e Meghatdrozatlan
Eletkor a diagnoézis Eletkor a betegség | o Szilletés elbtt
id6pontjaban diagnosztizalasanak e Sziiletéskor
id6pontjaban e Datum: (nn/hh/éééé)
e Meghatarozatlan

A ritka betegség
diagndzisa

A szakosodott kodzpont altal
megallapitott diagnodzis

Orpha-kdd (erdsen ajanlott —
lasd a linket) / Alfa kéd / ICD-9
kéd / ICD-9 — CM kod / ICD-10
kod

http://www.orphadata.org/cgi-
bin/inc/productl.inc.php

Genetikai diagnodzis

A szakosodott kodzpont altal
megallapitott genetikai
diagndzis

A mutaciok nemzetkozi
osztalyozasa (HGVS) (erGsen

ajanlott — lasd a linket) / HGNC /

OMIM kaéd

http://www.hgvs.org

Nem diagnosztizalt
eset

A nem diagnosztizalt eset
meghatdrozasa

e Fenotipus (HPO)
e Genotipus (HGVS)

Beleegyezés a A beteg engedélyezi, hogy | e IGEN
kutatdsi célu kutatdsi céllal felvegyék vele a | ¢ NEM
kapcsolatfelvételbe kapcsolatot.
Hozzajarulds az A beteg hozzajarul ahhoz, | e IGEN
adatok hogy adatait mas kutatdsi | ¢ NEM
Ujrafelhaszndldsdhoz | célokra Udjra fel lehessen
hasznalni.
Bioldgiai minta A betegbdl vett biolégiai minta | e IGEN Amennyiben IGEN, valaszoljon a

kutatasi célokra rendelkezésre
all.

e NEM

7.4. kérdésre.



http://www.orphadata.org/cgi-bin/inc/product1.inc.php
http://www.orphadata.org/cgi-bin/inc/product1.inc.php
http://www.hgvs.org/
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Biobankhoz vezet6
link

Biobankban tarolt bioldgiai
minta

IGEN (adott esetben
hasznalja a linket)
NEM

https://directory.bbmri-eric.eu

A
funkcidképesség/fog
yatékossag
osztdlyozasa

A beteg fogyatékossagi profilja
A funkcidoképesség, a
fogyatékossag és az egészség
nemzetkozi osztalyozasa (ICF)
szerint

Fogyatékossagi profil /
fogyatékossagi fok

http://www.who.int/classifications
Jicf/whodasii/en/



https://directory.bbmri-eric.eu/
http://www.who.int/classifications/icf/whodasii/en/
http://www.who.int/classifications/icf/whodasii/en/

