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PLATFORMA EUROPEANA DE INREGISTRARE A BOLILOR RARE

European Platform on Rare Disease Registration - EU RD Platform

SET DE ELEMENTE DE DATE COMUNE PENTRU INREGISTRAREA
BOLILOR RARE
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5. Istoricul bolii

6 Diagnostic

7. Cercetare

Dizabilitat

Varsta la debutul
bolii

Varsta la care au aparut
primele simptome/semne

e Prenatal

e Lanastere

e Data (zz/Il/aaaa)
o Nedeterminat

Varsta la
diagnosticare

Varsta la care a fost stabilit
diagnosticul

e Prenatal

e lanastere

e Data (zz/Il/aaaa)
o Nedeterminat

Diagnosticul bolii
rare

Diagnosticul retinut de centrul
specializat

Codul Orpha (recomandat cu
insistentd — a se vedea linkul) /
codul Alpha / codul ICD-9 /
codul ICD-9-CM / codul ICD-10

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

Diagnostic genetic

Diagnosticul genetic retinut de
centrul specializat

Clasificarea internationald a
mutatiilor (HGVS) (recomandata
cu insistenta — a se vedea link-
ul) / HGNC / codul OMIM

http://www.hgvs.org

Caz nediagnosticat

Modul n care este definit
cazul nediagnosticat

e Fenotip (HPO)
e Genotip (HGVS)

Acordul pentru a fi Exista acordul pacientului | e DA

contactat in scopuri | pentru a fi contactat in scopuri | ¢ NU

de cercetare de cercetare

Acordul pentru Exista acordul pacientului | e DA

reutilizarea datelor pentru reutilizarea datelor | ¢ NU
sale 1n alte scopuri de
cercetare

Proba biologica Proba biologicd a pacientului | e DA Daca DA, raspundeti la intrebarea
este disponibila pentru | ¢ NU 7.4

cercetare

Link catre o banca
biologica

Proba biologica este
depozitata intr-o banca
biologica

o DA (utilizati linkul, dupa caz)
e NU

https://directory.bbmri-eric.eu

Clasificarea
functionarii/dizabilit
stii

Profilul de dizabilitate al
pacientului conform Clasificarii
internationale a functionarii si
dizabilitatilor (ICF)

e Profilul de dizabilitate / Scor

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