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CONJUNTO DE ELEMENTOS DE DADOS COMUNS PARA O REGISTO DE
DOENCAS RARAS

Elemento n.°

NOME DO
ELEMENTO

DESCRICAO DO ELEMENTO

CODIFICACAO

COMENTARIO

1.1 Pseuddnimo Pseuddnimo do doente e (Cadeia de caracteres https://eu-rd-
platform.jrc.ec.europa.eu/spider
2.1 Data de nascimento | Data de nascimento do doente Data (dd/mm/aaaa):
2.2. Sexo Sexo do doente a nascenga Feminino
Masculino
Indeterminado
Feto (Desconhecido)
3.1. Estatuto do doente Doente vivo ou morto Vivo Se morto, responder a pergunta
Morto 3.2,
Contato perdido
Autoexcluido
3.2. Data do 6bito Data de falecimento do Data (dd/mm/aaaa):
doente



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

4. Percurso clinico

5. Historial da doenca
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7. Investigagao

Primeiro contacto
com o centro
especializado

Data do primeiro contacto
com o centro especializado

e Data (dd/mm/aaaa):

Idade no inicio da Idade em que surgiram | e Pré-natal
ocorréncia sintomas/sinais pela primeira | ¢ A nascenga
vez e Data (dd/mm/aaaa):

e Indeterminado

Idade no momento Idade em que foi efetuado o | e Pré-natal

do diagndstico diagndstico e Anascenca
e Data (dd/mm/aaaa):
e Indeterminado

Diagnéstico da
doenca rara

Diagnéstico considerado pelo
centro especializado

Cdédigo Orpha (fortemente
recomendado - ver ligacdo) /
Cddigo Alfa / Cédigo ICD-9 /
Cddigo ICD-9-CM / Cédigo ICD-
10

http://www.orphadata.org/cgi-

bin/inc/productl.inc.php

Diagndstico genético

Diagnéstico genético
considerado  pelo  centro
especializado

Classificacdo internacional de
mutacgdes (fortemente
recomendado — ver a ligacdo) /
HGNC / Cédigo OMIM

http://www.hgvs.org

Caso nao
diagnosticado

Como é definido o caso ndo
diagnosticado

e Fendtipo (HPO)
e Gendtipo (HGVS)

Consentimento para
ser contactado para
fins de investigacao

O doente deu o seu
consentimento para  ser
contactado para fins de
investigacao

e SIM
e NAO

Consentimento para
a reutilizacdo de
dados

O doente deu o seu
consentimento para a
reutilizacdo dos seus dados
para outros fins de
investigacao

e SIM
e NAO



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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Amostra bioldgica

Amostra bioldgica do doente
disponivel para investigacao

SIM
NAO

Em caso afirmativo, responda a
pergunta 7.4.

Ligagdo para um
biobanco

Amostra bioldgica
armazenada num biobanco

SIM (se adequado, utilize a
ligacdo)
NAO

https://directory.bbmri-eric.eu

Classificacdo de
funcionamento/inca
pacidade

Perfil da incapacidade do
doente de acordo com a
Classificacdo Internacional da
Funcionalidade e Incapacidade
(ICF)

Perfil de incapacidade /
Pontuagao

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/

