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REGISTRO DE PACIENTES DE ENFERMEDADES RARAS

La pagina del registro es : https://registroraras.isciii.es/

Pulsar en ’Iniciar sesidn’, poner usuario y contrasefia y pulsar ‘Conectar’.

C @ registroraras.isciii.es/Comun/Inicio.aspx Qe * O a

3, Pacientes = ”
& g R
AN EINNOVACION S Raras

» Bienvenido al Registro de Pacientes de Enfermedades Raras

El Registro de Pacientes de Enfermedades Raras del Instituto de Salud Carlos Il (ISCIII), esté coordinado y dirigido desde el Instituto de
Investigacién en Enfermedades Raras (IIER), centro perteneciente al ISCIll ¥ que también forma parte del CIBERER (Consorcio de
Investigacién Biomédica en Red de Enfermedades Raras). Este registro tiene dos vias de entrada de datos diferentes:

Registros de pacientes orientados a resultados: Datos facilitados por los propios pacientes (ver instrucciones en el botén de Registro y
en el manual de usuario).

Dates facilitados por profesionales participantes de redes de investigacién y de sociedades médicas que mantienen cenvenic con el
ISClll

Para més informacién del proyecto que coording el registro ver la pagina de la Red Espaiola de Registros de Enfermedades Raras para
la Investigacién - SpainRDR https://spainrdr.isciii.es

» Manual y Preguntas frecuentes

En esta seccién podris descargar el manual de usuario que te mostraré los pasos a seguir para realizar una sclicitud de inclusién en el
Registro de Enfermedades Raras y se comentan algunas funcionalidades basicas generales que se pueden encontrar en los
componentes de la web.

También podras descargar el documente con el listado de las preguntas frecuentes que te ayudaran de una forma rapida a resclver las
dudas mas comunes acerca de la aplicacién web

| B manua de usuario | | B Preguntas Frecuentes

» Enlaces

\ S | O Servicio de Informacién
| y Orientacidn sobre ER

| P
S 918 221 725 | sio@enfermedades-raras.org

>

La primera vez que se registre, sale una pantalla donde se le pide que cambie la
contrasena.


https://registroraras.isciii.es/
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Una vez en la aplicacién sale una pantalla donde se ven las enfermedades para las que
es administrador con el CIE10 y CIE10 Ampliado de cada una de ellas. (Ver ejemplo
abajo).

El CIE 10 ampliado es una codificacion especifica desarrollada por el IIER asociada a la
CIE1O.

. — 7 Pacientes
) Sl S Enfermedades [ Cerrar Sesién
i . : Raras
Fecha de dltima conexidn: 23/02/2024 10:10:31 Usuario: Inmunodef
Nimero de intentos fallidos anteriores: 1 Administrador de Enfermedad

Inicio  ~ Registro Padentes  Registro Enfermedades © Cuestionarios

= Volver
ianveni , eqistro de Paci es de Enfer des Raras
» Bienvenido al Registro de Pacientes de Enfermedades Raras
B Enfermedad/es que Vd. Administra .
Ultimas Noticias
Ciel0 Ciel0_Amp Descripcion
= EBOD4 o1 Deficiencia de TLR2. Herpes Simplex Encephalitis (HSE), TLR3 deficiency.
W BOD4 0z Deficiencia de UNCS381. Herpes Simplex Encephalitis (HSE), UNC23281 deficiency.
= EBOD4 03 Deficiencia de TRAF2. Herpes Simplex Encephalitis (HSE), TRAFZ deficiency.
W BOD4 04 Deficiencia de TRIF AD. Herpes Simplex Encephalitis (HSE), AD TRIF deficiency.
» BO04 o5 Deficiencia de TRIF AR. Herpes Simplex Encephalitis (HSE), AR TRIF deficiency.
= BOD4 08 Deficiencia de TEK1. Herpes Simplex Encephalitis (HSE), TBK1 deficiency.
» BO04 o7 Deficiencia de IRF3. Herpes Simplex Encephalitis (HSE), IRF2 deficiency.
= BOD4 08 Deficiencia de DER1. Herpes Simplex Encephalitis (HSE), DER1 deficiency.
W EOD4 03 Deficiencia de SNORA31. Herpes Simplex Encephalitis (HSE), SNORA31 deficiency. - VEr MA&S noticias
= BOD4 10 Deficiencia de ATC4A. Herpes Simplex Encephalitis (HSE), ATG4A deficiency.
% 8004 - Deficiencia de MAP1LC3B2. Herpes Simplex Encephalitis (HSE), MARPTLC382
deficiency.
$ oo o Epidermaodisplasia verruciforme por deficienciz de EVER1. Epidermodysplasia
werrucifarmis, EVER1 deficiency.
Enidermodisplzsia verrucifarme por deficienciz de EVERZ. Epidermodysplasia
» BO70 0z X i i
werruciformis, EVER2 deficiency.
% 8070 o Epidermodisplasia verrucifor!'ne pr?tr deﬂciencia.de CIB1. Epidermadysplasia
verrucifarmis, CIB1 deficiency.
Susceptibilidad mendeliana a micobacterias por deficiencia de IRFS AR. Mendelian
W B o1

Susceptibility to mycobacterial disease (MSMD), AR IRFE deficiancy.

Total de registros: 52@ ] &l ira Elde 35/ [»] [

5i la/s enfermedad /es que le aparece/n en esta area no se corresponde/n con la/s enfermedad;es
para la cual ha side designado como administrador por parte del IER, le rogamos se ponga en
contacto con el 1IER en el correo registro.raras@isciii.es para poder solucionar el problema cuanto
antes.

Como administrador de esta/s enfermaded/es tiene capacidad de modificar datos, crear cuestioanrios
ad hoc y extraer datos para su estudic y andlisis. Por favor, proceda con arregle a las condiciones de
seguridad y confidencialidad con las gue se ha comprometido en el acuerdo de confidencialidad
firmade en el momento de darse de alta como usuario administrador del IIER para estas
enfermedad)es.

Para cualquier problema, utilice los contactos siguientes:

Ana Cabornero tel: +34 91 822 2590

Nieves Calvo tel: +34 91 822 2043

Manuel Posada email: mposada®@isciii.es tel: +34 91 822 2044

52,
Zhins
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Tenga en cuenta que la lista de enfermedades de las que es administrador / investigador
puede contar con mas de una pagina.

L] T GOBERNO  MINSTENO Pacientes
b DEBMAA  DECBICAMNOMCON  Inutiico Enfermedades [ Cerrar Sesién
i Carleslil Raras
Fecha de Gltima conexidn: 22/01/2024 Usuario: Inmunodef
Nlmerg de intentos fallidos anteriores: 0 Administrador de‘Enfermedad

= Volver

= Enfermedad/es que Vd. Administra

Cield Ciel0_Amp Descripcion
. BO04 o0 Suceptibilidad a encefalopatia aguda por herpes virus - TLR3. TLR3 deficiency
Suceptibilidad a encefalopatia aguda por herpes virus - UNC93E1. UNC93E1
= BOD4 o2 P P g ° .

deficiency.

Para buscar un paciente ya registrado, ir a la pestaifia Registro de Pacientes. Podemos
buscar de diferentes maneras:

1) si sabemos el Apellido del paciente, se puede buscar por el apellido.

2) si no conocemos el Apellido, se puede buscar por enfermedad introduciendo el
nombre, por gen o por CIE 10 y Ampliado si lo sabemos. Pulsamos buscar para ver los
pacientes con esa enfermedad que ya estan incluidos en el registro (en este ejemplo
ponemos el cédigo CIE10 D800 y Ampliado 02) y se busca al paciente en la lista.

También se puede buscar por grupo de enfermedad y en este caso apareceran todos
los pacientes registrados con alguna enfermedad del grupo UIS REDIP.

Los administradores del grupo pueden ver todos los pacientes registrados con
enfermedades del grupo |UIS REDIP mientras que los investigadores sélo pueden ver los
pacientes que han incluido o los que les han sido asignados.
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.

B Datos Personales

Primer Apellido

Fecha de Nacimiento

CCAA Declarante

Email

® Otros Datos

ID_PAC

CIE-10

v 1eda de |
Jucla U

Segundo Apellido

Nombre

Pais de Nacimiento
Seleccione

Provincia de Nacimiento

v v
Provincia de Residencia Fecha Inicio Inclusion
- F1E)
Tipo de Paciente Edad Inicial
Todos v
CIE-10 Ampliado Dona Muestra
Todos v

Investigador de enfermedad asignado

Seleccione

Crupo de enfermedades
Seleccione

Enfermedad

DNI del Paciente Sexo
Seleccione ~
Pais de Residencia CCAA de Residencia
Seleccione ~ ~
Fecha Fin Inclusién
@

Edad Final Bajas
Cualquiera

Codigo Bio-e-Bank

Agammaglobulinemia

Instituts de Salud Carles Ill - Avda, Monforte de Lemes, §, 28029, Madrid - Tel.: 91 822 2590 / 91 822 2043 - Fax: 91 387 78 95 registro.raras@isciii.es

Inicio Registro Pacientes

Inicio | Contacto | Accesiblidad | Politica de

Registro Enfermedades ‘Cuestionarios

Privacidad

— 4= Volver
fa n Ae t
» BUsgueda de Paciente
B Datos Personales
Primer Apellido Segundo Apellido Nombre DNI del Paciente Sexo
[ | ] | | [seleccione ~
Fecha de Nacimiento Pais de Nacimiento Provincia de Nacimiento Pais de Residenci CCAA de Residencia
CCAA Declarante Provincia de Residencia Fecha Inicio Inclusién Fecha Fin Inclusion
Z S @@ | @
Email
@ Otros Datos
ID_PAC Tipo de Paciente Edad Inicial Edad Final Bajas
[ | [Todos v | | [cualquiera v
CIE-10 CIE-10 Ampliado Dona Muestra Cédigo Bio-e-Bank
\ | | [Todos v |

Investigador de enfermedad asignade

[ Seleccione

Crupo de enfermedades

Enfermedad

Gen

[ seleccione

v | [sgammaglobulinemia

B Resultados de la Blsqueda

Nombre

1°Apel

36385 Inmunodef

Total de registros: 1

CIE-1

Prueba 03/08/2007

Dsoo

0  CIE-10 Amp

Agammaglebuliemia
ligada al X (Sindreme

de Bruton).

Madrid,
Comunidad
de

Agammaglobuliemia,
BTK deficiency, X-
linked
agammaglobulinemia

LAY

02

3

= Tmprimi )
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= Resultados de la Busqueda

Nombre 1°Apellido 2°Apellido F. Nac CIE-10  CIE-10 Amp Descripcign Tipo Pac

Agammaglobuliemia

ligada al X - BTK. Madrid
BTK deficiency, X- a "_ !
_é' » 36385 Inmunodef Prugba 03/08/2007 D&00 02 linked E Comunidad
.
Editar Registro agammaglobulinemia <
(XLA).
Total de registros: 1
4 2

["Descargar JJ[=Tmprimir |

Una vez encontrado, pulsamos en el lapiz y se abre el registro de ese paciente donde
podemos ver todas las pestafias, incluida la del Cuestionario.

registro de
- Pacientes
i DEEPARA ?‘.mmm“ s Enfermedades [* Cerrar Sesidn
Carloslil Raras
Fecha de Glitima conexién: 22/01/2024 Usuario: Inmunodef
Nimero de intentes fallidos anteriores: O Administrador de Enfermedad

Inicio Registro Pacientes Registro Enfermedades Cuestionarios

< Volver

» Modificar Registro

= Informacién adicional:

| Cuestionarios | | Infi ion

Paciente  Enfermedad . Documentos ‘. Diagndstico ‘. Familiares Sintomas . Trazabilidad

= Datos Personales del Paciente

ID_PAC Primer Apellida (*) Segundo Apellido Mombre () Sexo (*)
|5’65’85 | |Prueba | | | ‘\nmunodef | | Hombre it
Fecha Nacimiento (¥} Afo Nacimiento  Mes Nacimiento Dia Nacimiento

|03/08/2007 @@ [2007 | [Ageste v| [z v|

DNI / NIE / NIF Tarjeta Sanitaria Autondmica Tarjeta Sanitaria Nacional

| @ | @ | |@

CIPSNS CODSNS Nimero de Seguridad Social

| @ | |@ | |@

Pais Nacimiento (%) Fais Nacimiento {(ALFA) (*) Provincia Nacimiento (*) Poblacion Macimiento ()

[espafia v| [esp v| [madria v|  [Madrid

Ingresos (Euros /Mes) Fecha Registro

[ seteccione v| @ [12/01/2024 81956 |

= Datos de Contacto del Paciente
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Inicio Registro Pacientes Registro Enfermedades Cuestionarios
4= Volver
A ~ A et
» Modificar Registro
& Informacién adicional:
| Cuestionarios ‘ ‘ Informacién |
Paciente Enfermedad Documentos Diagnéstico Familiares Sintomas Trazabilidad Cuestionarios
= Cuestionarios
Descripcién del cuestionario Estado
IUIS REDIP: Registro inicial datos pacientes INMUNODEFICIENCIAS EN PROCESO

Una vez dentro del cuestionario, es importante guardar los datos pulsando el botén de
‘Guardar pestaia’ al final de cada pestaia.

Paciente Enfermedad Documentos Diagnostico Familiares Sintomas Trazabilidad Cuestionarios

= Cuestionarios

Descripcion del cuestionario Estado

Q. IUIS REDIP: Registro inicial datos pacientes INMUNODEFICIENCIAS EN PROCESC

B Registro REDIP
1UIS REDIP: Registro inicial datos pacientes INMUNODEFICIENCIAS

ESTADO: EN PROCESO

Patient Consent Way to Diagnosis IEl Diagnosis Status Ig-Repl.
Supplement to data-protection information has been sent to patient Familial case
@ ves O nNO O Currently Unk. (O Truly Unk. O ves O No O Currently Unk. O Truly Unk
Twin

@ No (O Yes: identical (O Yes: non-identical () Yes, but heredity unknown () Currently Unk. () Truly Unk.

Suspected founder effect ()

O YEs ®NO O Currently Unk. O Truly Unk.

@dar la pestafia antes de pasar a la siguiente

| Finalizar | Guardar Pestafa

El botdn ‘Finalizar’ es para dar por completado y cerrado el cuestionario, y si lo pulsamos
ya no se podran incluir o modificar los datos introducidos.



REGISTRO DE ENFERMEDADES RARAS

registro.raras@isciii.es

Instituto Manual de Usuario Investigador /
de Salud . .
CarloslIl Administrador Enfermedad e

Inclusidn Directa (REDIP)

INCLUSION DIRECTA

El manual de inclusion directa de cada paciente es tedioso porque se piden datos que en
ocasiones no son facilmente accesibles desde la historia clinica del paciente. Por ello sugerimos
que se informe/sugiera al paciente que sea él mismo o que sean los padres o tutores quienes en
caso de que el paciente sea menor, quienes completen los datos personales.

En el caso de que sea el paciente o sus tutores legales quienes completen los datos del registro,
el profesional pasara directamente a introducir los datos y pruebas clinicas en cada cuestionario
desarrollado ad hoc para cada entidad clinica o grupo de enfermedades.

Por ello, es importante que en Observaciones el paciente incluya el nombre de su médico
(investigador de la enfermedad dado de alta en la aplicacién) y el nombre del hospital donde
trabaja su médico para poder asignar el paciente al profesional que le atiende.

El sistema de solicitud de alta de un paciente realizado por él mismo tiene dos opciones: via
online (descrita en el manual de usuario accesible en la pagina web) y via documentacion
impresa.

El acceso es a través del siguiente enlace: https://registroraras.isciii.es

Pulsar el botén de ‘Registro de paciente’ (ver imagen abajo).

:ﬁ: SPERA  DrOivea Padertes
TS Cem PSR Y Enlermedades
" * Raras

El Registro de Pacientes de Enfermedades Raras del Instituto de Salud Carlos Il (ISCIIl}, esta coordinade y dirigido desde el Instituto de
Investigacion en Enfermedades Raras (lIER), centro perteneciente al ISClll y que también forma parte del CIBERER (Consorcia de
Investigacicn Biomédica en Red de Enfermedades Raras). Este registro tiene dos vias de entrada de datos diferentes

Registros de pacientes orientados a resultados: Datos facilitados por los propios pacientes (ver instruccicnes en el botén de Registro y
en el manual de usuario)

Datos facilitados por profesionales participantes de redes de investigacidn y de sociedades médicas que mantienen convenic con el
ISCIIL

Para mas informacidn del proyecto que coording el registro ver la pigina de |a Red Espafiola de Registros de Enfermedades Raras para
la Investigacion - SpainRDR https:/ /spainrdr.isciii.es

&=

En la siguiente pantalla se ven las dos opciones (Registro Web o Registro por Correo Postal). La
del registro postal ofrece los documentos a imprimir, habra que rellenarlos y enviarlos a la
direccion postal del IIER donde se procesan. Son tres documentos disponibles: Consentimiento
Informado; ficha de datos del paciente e informacidn sobre el envio postal. El paciente debe
incluir en su carta junto a estos documentos una copia de un informe clinico donde aparezca el
diagnostico clinico y genético. Este sistema es cémodo, de modo que el médico puede tener los
documentos impresos y facilitarselos al paciente en el momento de la consulta.
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. = (m] X
@ ISCIIl. RPER v.24.1.1 X +
& c @ registroraras.isciii.es/Comun/Inicio.aspx Q »2 % 0O a
s oo mnsTO Pacientes P -
E EﬁE SPEAR BECRER . Enfermedades -#] Iniciar sesién
Raras |
|
< Volver

Selscciona el tipo de registro

[ Registro Web [ Registro Web con Ceriificado
[ Registro Correo Postal

¢ Quieres consultar tu solicitud?

Si se opta por la inclusion directa desde la consulta, el procedimiento se describe a
continuacién: (NOTA: ES IMPORTANTE QUE EL PACIENTE HAYA FIRMADO €EL
CONSENTIMIENTO INFORMADO PARA SER INCLUIDO EN EL REGISTRO).

El acceso es el mismo que se describe arriba (ver enlace en la pagina anterior). Una vez entramos
(login) en la aplicacion buscamos en la pestafia registro de pacientes la opcién ‘Inclusion
directa’.

TN (- C Pacientes

3 S R e Enfermedades [+ Cerrar sesién
Fecha de dltima conexién: 22/01/2024 Usuario: Inmunodef
Nimero de intentos fallidas anterioras: 0 Administrador de Enfermedad

Inicio  ~ Registro Padentes Registro Enfermedades Cuestionarios
Basqueda Pacientes

b . Cistro de Pacientes de Enfermedades Raras

Pacientes Control

E enfermedad/es que vd. Administra

Ciel0 Ciel0O_Amp Descripcion

% E004 01 Suceptibilidad a encefalopatia aguda por herpes virus - TLR2. TLR3 deficiency

Sucaptibilidad a encefalopatia aguda por herpes virus - UNCS381. UNC33E1
% coo4 0z P paria agues p P

deficiency.
® 5004 03 Suceptibilidad 2 encefalopatia agudz por herpes virus - TRAF3. TRAF2 deficiency.
» 5004 0s Suceptibilidad a encefalopatia aguda por herpes virus ~TRIF (TICAM1). TRIF

I ——

Y nos sale la pantalla para incluir los Datos Personales del Paciente. Los datos obligatorios
(sefialados con un asterisco) en esta seccidn son: Primer Apellido, Nombre, Sexo, Fecha de
Nacimiento, Pais de Nacimiento. En los Datos de contacto es obligatorio poner el Teléfono.
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Paciente

= Datos Personales del Paciente

registro.raras@isciii.es

ID_PAC Primer Apellido (%) Segundo Apellido

Redip Inclusionl Hombre

*) Afio Nacimiento ~ Mes Nacimiento Dia Nacimiento
05 70ETZ001 ol [:'E:'- Seleccione v Seleccione ha

DNI / NIE | NIF Tarjeta Sanitaria Autondmica Tarjeta Sanitaria Nacional
@ @ @
CIPSNS CODSNS Nimero de Seguridad Social
@ ) @
| ) Pais Nacimiento (ALFA) (¥} Provincia Nacimiznto Poblacién Nacimiento
ESPANA ad ESP b Seleccione bl
Ingresos {Euros/Mes) Fecha Registro
Seleccione v @

= Datos de Contacto del Paciente

Teléfono 1 (%) Teléfono 2 Fax E-Mail

913 037

Incluir e-mail del paciente

= Datos de Residencia del Paciente

Pais de Residencia (=} FPais de Residencia (ADFA) (*A_Comunidad Autonoma Residencia (¥ Provincia Residencia (*)
v ESP v Seleccione

ESPANA Seleccione »
ID municipio Nombre del municipio de Residencia

Seleccione hd

ID niicleo de poblacidn MNombre del niclec de poblacidn de Residencia

Seleccione il

Poblacidn Residencia () Nimero Escalera Piso Letra
Direccién Completa ()

Seleccione v

Es importante incluir el e-mail de paciente en los datos personales del paciente, asi recibira
notificacién de su registro en el Registro de Enfermedades Raras con su usuario y contraseia.

En la seccién Datos de Residencia del Paciente es obligatorio completar el ‘Pais de Residencia’.
Al poner Espaiia en los datos de residencia del paciente se abren las pestafias para incluir los
datos, siendo algunos obligatorios para poder continuar (Pais de residencia, Comunidad
Auténoma, Provincia, Poblacién, Cédigo postal, Tipo de via y Direccion completa). La aplicacion

no deja incluir pacientes no residentes en Espafia.

Una vez que se ha rellenado los datos, pulsar el botén ’Enfermedad’, y se accedera a la siguiente

pantalla.

Por—— _
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Para incluir la enfermedad hay que pulsar en la lupa que hay al lado del campo CIE10 Amp. Nos
sale una pantalla de ‘Busqueda de Enfermedades’ (ver abajo).

NOTA: Este ejemplo para inclusion directa es genérico. Y en este caso se ilustra la inclusion de
un paciente con encefalopatia, pero cada administrador o investigador de enfermedad solo
puede incluir pacientes con enfermedades para las que se le ha autorizado.

= Buscar enfermedad l

CIE-10 ()

CIE-10 Amp
po

Descripcion(®)

Nombre de la Enfermedad rara

Observacion al Nombre de |a Enfermadad rara

CIE-3 Inicial

CIE-9 Final

Dia Diagndstico
CIE10-BPA

CCAA Declarantel
Seleccione ~
Fachz traspaso CCAAT

{ X

= Codigos OMIM

OMIM Diagnosticado

Palabra Clave 1 (%)

Descripcion

Descripcién

Base Dizgndstico

CIE10-IIER

CCAA Declarante2

Seleccione w

Fachz traspaso CCAA2

Bl

ORPHAMNET

EDTA Antiguo

CCAA Declarante?

Seleccione ~

Fachz traspaso CCAA3

Bl

Descripcion OMIM Diagnosticado

>~

Palabra Clave 2

_] Comprobar si &l/la pacients ya esté registrado/a

CIES-MC

EDTA Nuevo

CCAA Declaranted

Seleccions w

Fecha traspaso CCAAS

Palabra Clave 2

(X0}

Volver

SNOMED

Otros Codigos

CCAA Declarantas

Seleccions w

Facha traspaso CCAAS

Bl

La informacién contenida en esta seccidén hace referencia a coincidencias con otros pacientes incluidos ya en el Registro de Pacientes de
Enfermedades Raras, si no existiese coincidencia alguna es obligatorio marcar la caja de: "Comprobar si el paciente ya esta registrado”
para confirmar la tramitacion. S5i existiese alguna concidencia se mostraria una tabla debajo de este texto con los datos del las
coincidencias, pudiendo seleccionarse una de ellas, de esta forma se agregaria la enfermedad a un paciente ya existente. Si aln
existiendo coincidencias no se desea agregar a ninguna de ellas se debe marcar la casilla "Comprobar si el paciente ya esta registrado” al

comienzo de estas instrucciones. Para cualquier otra duda puede referirse al manual del usuario.

* Para comprobar ceincidencias debe cumplimentar el campo Ciel0 previamente.

(] Enviar e-mail al paciente

Anterior Crear Paciente

Se puede buscar la enfermedad por texto, por gen o también buscar en la lista de grupo de
enfermedades que nos aparece en la lista del grupo REDIP-IUIS. Una vez localiza la enfermedad
que se busca, pulsar en la flecha a la izquierda de la enfermedad para auto-completar la

enfermedad.
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4 Volver

» BUsqueda de Enfermedades

= Criterios de Blsqueda por datos de enfermedad

Cédigo CIE-10 CIE-10 Ampliado Texto a Buscar

Cédigo OMIM Descripcién OMIM Insertar nombre o el gen y pulsar
buscar

Crupo de Enfermedades Gen

Seleccione bl l

[_[-'-H-'-—-I [Cimpiar ) Cancelar |

= Criterios de Blsqueda por arbol

Cddigos Cie-10

Instituto de Salud Carlos Ill - Avda. Monforte de Lemos, 5, 28029, Madrid - Tel.: 91 822 2590 / 91 822 2043 - Fax: 91 387 78 95 registro.raras@isciiies

| Contacto | Accesiblidsd | Politica de Privacidad

> Registro Pacientes  © Registro Enfermedades  * Cuestionarios

4aVolver

» BUsqgueda de Enfermedades

= Criterios de Blsqueda por datos de enfermedad

Codigo CIE-10 CIE-10 Ampliado Texto a Buscar

Cédigo OMIM Descripcién OMIM Cédigo ORPHAN Descripcion ORPHAN
Grupo de Enfermedades Cen

1UIS REDIP hd

Localizar enfermedad en el grupo y
pulsar en la flecha

= Resultados de la Bisqueda

. BOO4 o1 Suceptibilidad a encefalopatia aguda por herpes virus - TLR3. TLR3 deficiency
» BO7O o1 Suceptibilidad a epidermodisplasia verruciforme tipo 1-EVER1 (TMC6). EVER1 deficiency.
. B271 01 Inmunodeficiencia 32B y suceptibilidad a infeccién crdnica por VEB - IRFB-AR.IRFE deficiency AR.
» B372 ol Candidiasis familiar AR - IL-17RA. IL-17RA deficiency.
‘ B56% o1 Resistencia o suceptibilidad a la tripanososmiasis-APOL1. Trypanosomiasis.
. C336 o1 Linfoma de células T subcutdnes paniculitico- TIM3.T-cell lymphoma subcutaneous panniculitis-like (TIM3 deficiency).
» D479 ol Sindrome autcinmune linfoproliferative - FAS (TNFSFG). ALPS-FAS
. D512 01 Deficiencia de transcobalamina Il {TCN2). Transcobalamin 2 deficiency.
‘ D528 ol Malabsorcion hereditaria de folato - SLC4641 /PCFT. SLC46A1 /PCFT deficiency causing hereditary folate malabsorption.
. D550 01 Deficiencia de GEPD clase |. C6PD deficiency class |
Q D710 o1 Deficiencia de granulos especificos de neutréfilos-CEBPE. CEBPE neofunction.
» D711 o1 Aciduria-metilglutacénica 3 tipo 7b-CLPB. 3-Methylglutacenic aciduria
. D728 01 Inmunodeficiencia 738 con gquimiotaxis defectuosa de neutrdfilos v linfopenia - RAC2. RAC2 deficiency.
‘ D761 ol Linfohistiocitosis hemofagocitica familiar tipo 2-FHL2(PRF1). Perforin deficiency (FHL2).
. D801 01 Hipogammaglobulinemia- SEC61A1. SEC61A1 deficiency.
Total de registros: 508 W& [ra [T |desa Bm

Instituto de Salud Carlos Ill - Avda. Monforte de Lemos, 5, 28029. Madrid - Tel.: 91 822 2550 / 91 822 2043 - Fax: 91 387 78 95 registro_raras@isciii.es
Inicio | Contacto | Accesiblidad | Politica de Privacidad

Por ejemplo:

Al introducir la palabra ‘encefalopatia’ y pulsar ‘buscar’ nos dara las opciones con el CIE10 de
cada una. Se pueden incluir mas palabras o parte de una palabra (por ejemplo: encefa).

11
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» BUsqueda de Enfermedades

E Criterios de Blsqueda por datos de enfermedad

Cédigo CIE-1

0

CIE-10 Ampliado Texto a Buscar
encefalopatia

Cédigo OMIM Descripcién OMIM Cédigo ORPHAN Descripcién ORPHAN
Crupo de Enfermedades Gen
1UIS REDIP hd

4aVolver

= Resultados de la Bisqueda

Descripcién CI

4 & 52 335338

BOD4
BOO4
BOO4
BOO4
BOO4
BOO4
D898
D3%3

E721

C934

o Suceptibilidad a encefalopatia aguda por herpes virus - TLR3. TLR3 deficiency

02 Suceptibilidad a encefalopatia aguda por herpes virus - UNC9381. UNC93E] deficiency.

03 Suceptibilidad a encefalopatia aguda por herpes virus - TRAF3. TRAF3 deficiency.

04 Suceptibilidad a encefalopatia aguda por herpes virus -TRIF (TICAM1). TRIF deficiency.

05 Suceptibilidad a encefalopatia aguda por herpes virus -TBK1. TBK] deficiency.

06 Suceptibilidad 2 encefalopatia aguda por herpes virus -IR3F. IRF3 deficiency.

09 Enfermedad inflamatoria intestinal, inmunodeficiencia y encefalopatia - TGFB1. TGFB1 deficiency.

12 Inmunodeficiencia 90 con encefalopatia, hiposplenismo funcional y disfuncién hepética - FADD. FADD deficiency.

02 Sindrome de retraso del desarrollo-inmunodeficiencia-leucoencefalopatia-hipohomocisteinemia - NFE2ZL2. Activating de novo
mutations in nuclear factor, erythroid 2- like (NFE2L2).

03 Encefalopatia necrotizante aguda-RAMEPZ. Acute necrotizing encephalopathy.

= Criterios de Bisqueda por arbol

Cadigos Cie-10

Insfituto de Salud Carlos Il - Avda. Monforte de Lemos, 5, 28029. Madrid - Tel.: 91 822 2590/ 91 822 2043 - Fax: 91 387 78 95 registro.raras@isciii.es

| Contactn | Accesiblidad | Poiltiea de Privacidad

12
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e I o Lrron s
him v e W Raras
Fecha de Ultima conexién: 22/01/2024 8:24:38 Usuario: ihermo
Mamero de intentos fallidos anteriores: O Administrador del‘sistema

» Busgueda de Enfermedades

B Criterios de Busqueda por datos de enfermedad

Cédigo CIE-10 CIE-10 Ampliado Texto a Buscar
encefalopatia
Codigo OMIM Descripcion OMIM Cadigo ORPHAN Descripcién ORPHAN
Crupo de Enfermedades Cen
Seleccione bl

E Resultados de la Busqueda

CIE-10 Ampliado Descripcion 10 / ampliado
‘ AB12 0o Leucoencefalopatia multifocal progresiva
. AB12 01 Leucoencefalopatia multifocal progresiva
‘ B0OD4 01 Suceptibilidad a encefalopatia aguda por herpes virus - TLR3. TLR3 deficiency
. B004 02 Suceptibilidad a encefalopatia aguda por herpes virus - UNC93B1. UNC23B1 deficiency.
‘ B0OD4 03 Suceptibilidad a encefalopatia aguda por herpes virus - TRAF3. TRAF3 deficiency.
. B004 04 Suceptibilidad a encefalopatia aguda por herpes virus -TRIF (TICAM1). TRIF deficiency.
* BO0D4 05 Suceptibilidad a encefalopatia aguda por herpes virus -TBK1. TBK1 deficiency.
. B004 06 Suceptibilidad a encefzlopatia aguda por herpes virus -IR3F. IRF3 deficiency.
* B220 00 Enfermedad por VIH, resultante en encefalopatia
‘ D398 09 Enfermedad inflamatoria intestinal, inmunodeficiencia y encefalopatia - TCFE1. TCFB1 deficiency.
» D398 12 Inmunodeficiencia 90 con encefalopatia, hiposplenismo funcional y disfuncién hepatica - FADD. FADD deficiency.
‘ E512 o0 Encefalopatia de Wernicke
‘ £721 02 Sindrome de retraso del desarrollo-inmunodeficiencia-leucoencefalopatia-hipohomocisteinemia - NFE2L2. Activating de novo
mutations in nuclear factor, erythroid 2- like (NFE2L2).
» E752 25 Leucoencefalopatia con afectacion del tronco del encéfalo ¥ médula espinal y elevacion del lactato - DARS2
‘ E752 26 Leucoencefalopatias con sustancia blanca evanescente: elF2B5, R113H

Total de registros: 49

Sinoestaenla
primera hoja
avanzamos hasta
encontrar la
enfermedad que
buscamos

Buscar la enfermedad que queremos seleccionar, por ejemplo: ‘Susceptibilidad a encefalopatia

aguda por herpes virus - TLR3. TLR3 deficiency’

13
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aVohver

» Busqueda de Enfermedades

@ Criterios de Busqueda por datos de enfermedad

Cddigo CIE-10 CIE-10 Ampliado Texto a Buscar

| || | [enc i |
Codigo OMIM Descripcidn OMIM Codigo ORPHAN Descripcign ORPHAN

| | | | | | |
Crupo de Enfermedades Cen

[seleccione ~| |

[Buscar )] Cimpiar N[ Cancefar |

= Resultados de la Basqueda

CIE-10 Ampliado Descripcidn CIE-10 [ ampliado

mutations in nuclear factor, erythroid 2- like (NFE2L2).

E752 25 Leucoencefalopatia con afectacion del tronco del encéfale y médula espinal y elevacion del lactato - DARS2

» AB12 00 Leucoenc ia multifocal prog
» AB12 01 Leucoenc ia multifocal prog
‘ * BOO4 01 Suceptibilidad a encefalopatia aguda por herpes virus - TLR3. TLR3 deficiency
* BOO4 0z Suceptibilidad a encefalopatia aguda por herpes virus - UNC93B1. UNC33B1 deficiency.
* BOO4 03 Suceptibilidad a encefalopatia aguda por herpes virus - TRAF3. TRAF3 deficiency.
* BOO4 04 Suceptibilidad a encefalopatia aguda por herpes virus -TRIF (TICAM1). TRIF deficiency.
* BOO4 05 Suceptibilidad a encefalopatia aguda por herpes virus -TEK1. TBK1 deficiency.
* BOO4 06 Suceptibilidad a encefalopatia aguda por herpes virus -IR3F. IRF3 deficiency.
* B220 0o Enfermedad par VIH, resultante en encefalopatia
* D398 09 Enfermedad i ia i inal, i deficiencia y enc ia - TCFE1. TCFE1 deficiency.
* D398 12 Inmunodeficiencia 20 con encefalopatia, hiposplenismo funcional y disfuncién hepdtica - FADD. FADD deficiency.
* E512 0o Encefalopatia de Wernicke
* 721 02 Sindrome de retraso del desarrollo-inmunodeficiencia-leucoencefal ia-hipohomaocistei ia - NFE2L2. Activating de novo
9
Y

E752 26 Leucoencefalopatias con sustancia blanca evanescente: elF2B5, R113H

Total de registros: 42 Imin)| [ |des DB

Pulsar en la flecha a la izquierda del CIE10 de la enfermedad que queremos y la incluird
automaticamente.

NOTA: En algunos casos nos puede aparecer una pantalla con el siguiente aviso:

a" 3 No hay cargada ninguna relacién entre el Cie10 seleccionado y la codificacién CIE9.

Pero al pulsar ‘Aceptar’ vemos que nos ha incluido la enfermedad y el CIE10 correctamente y
podemos seguir sin problemas.
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No hace falta incluir los datos incluidos dentro del recuadro rojo del siguiente pantallazo

(CIE9 inical, etc.)

» Modificar Registro

Paciente

Enfermedad

Documentos Diagndstico Familiares Sintomas

= Buscar enfermedad

CIE-10 (*)
D728
Cen
CATA2

CIE-10 Amp

0z e

Descripcion(*)
Deficiencia de GATA2. Other phagocyte defects, GATA2 deficiency.

Nombre de la Enfermedad rara

Observacién al Nombre de la Enfermedad rara

CIE-9 Inicial

CIE-9 Final

CIE10-BPA

Seleccione

Dia Diagndstico

CCAA Declarantel

Fecha traspasoc CCAA]

Descripcion

Descripcion

Base Diagnostico ORPHANET CIE9-MC

CIET10-lIER EDTA Antiguo EDTA Nuevo

CCAA Declarante3

Seleccione b

CCAA Declarante4

Seleccione il

CCAA Declarante2

Seleccione il

Fecha traspaso CCAA2 Fecha traspaso CCAA3 Fecha traspaso CCAA4

SNOMED

Otros Codigos

CCAA Declarante5

Seleccione

Fecha traspaso CCAAS

w

= Codigos OMIM

Cadigo OMIM Descripcién OMIM

OMIM Diagnosticado

1

[

Palabra Clave 1 (*)
Deficiencia de CATA2. Other phag

37295 CATA-BINDING PROTEIN 2; CATA2

14172 IMMUNODEFICIENCY 21; IMD21

Descripcion OMIM Diagnosticado
e

Palabra Clave 2 Palabra Clave 3

15
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Inicio Registro Padentes Registro Enfermedades Cuestionarios

» Modificar Registro

Paciente Enfermedad Documentos Diagndstico Familiares . Sintomas

B Buscar enfermedad

CIE-10 (9 CIE-10Amp  Descripcién(*}

|BUD4 | |C-'I | ~ |Su{eptibi lidad & encefalopatia agudz por herpes virus - TLR3. TLR3 deficiency
Gen

[TR3

MNombre de la Enfermedad rara

Observacion al Membre de la Enfermedad rarz

CIE-3 Inicial Descripeion
| | | |
CIE-3 Final Deascripcion
| | | |
Dia Dizgnostico Base Diagnostico ORPHANET CIES-MC SHOMED
| | | | | | | | | |
CIET0-EPA CIE10-IIER EDCTA Antiguo EDTA Nusva Otros Codigos

| | | | | | | | |
CCAA Declarantel CCAA Declarante2 CCAA Declaranted CCAA Declarante4 CCAA Declarante5
| Seleccions o | | Seleccione L | | Selaccione R | | Saleccions o | |Selaccicne Ry |
Facha traspaso CCAAT Fechz traspazo CCAAZ Fecha trazpaso CCAAS Facha traspaso CCAR4 Fachz trazpazo CCAAS
| & || & | | | |

B Codigos OMIM

Cadigo OMIM Descripcién OMIM

603029 TOLL-LIKE RECEPTOR. 3; TLR3

613002 IMMUNCDEFICIENCY 83, SUSCEFTIEILTY TO VIRAL INFECTIONS; IMDE3
CMIM Diagnosticado Descripcién OMIM Diagnosticado
| [P

Palabrz 100 Palabra Clave 2 Palabra Clava 3
Suceptibilidad 2 encefalopatia a@ | | |

Aqui aparece el nombre de

B Investigador de Enfermedad:

la persona que estd
- Inwestigador de enfermedad asignado a =
[cs9sa5 3803C5CREAT B7BETEI v Admin REDIP lncluyendo al paciente

Avalza que el paciente tiene diagnosticadz |z
anfermedad en la que se estd registrando

‘ Comprobar si el/lz pacients ya esta registrado’z

- Ervizr e-mail 2l paciants Crear Paciente

El campo obligatorio ‘Palabra Clave 1’ de la zona inferior, rellenar automaticamente. En la
’'Palabra clave 2’ se puede incluir otros sindnimos que pueda tener la enfermedad.

Marcar la casilla Comprobar para ver si el paciente ya esta registrado/a.
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Incluir el nombre del investigador asignado (normalmente es el mismo profesional que incluye
los datos) y marcar la casilla en la que usted avala que el paciente tiene diagnosticada la
enfermedad con la que se esta registrando.

Al marcar la casilla ‘Enviar e-mail al paciente’, el paciente recibird un email notificindole que se
le ha dado de alta, con un usuario y contrasefia para que pueda entrary ver su registro, modificar
su direccion u otros datos demograficos si es necesario y rellenar los cuestionarios dirigidos a
los pacientes como por ejemplo el cuestionario de calidad de vida o de determinantes del
retraso diagnodstico. El paciente no puede modificar los datos incluidos en la pantalla
enfermedad.

NOTA IMPORTANTE: El paciente NO tendra acceso a los datos que el médico/investigador
incluya en el cuestionario especifico de la enfermedad destinado al investigador (el paciente
no puede ver este cuestionario).

Una vez incluidos los datos y marcadas las casillas, pulsar el botdn ‘Crear paciente’.

Aparecera un aviso como el que se ve en el siguiente pantallazo donde muestra el correo que se
le envia al paciente de forma automatica. También puede imprimir este correo y darselo al
paciente si estd en su consulta mientras lo incluye en el registro.

@ Pigina sin titulo - Google Chrome. - a X x|+

%3 registroraras pre.isciiles/GestionSolicitudes/Carta.aspx

Imprimir 1hoja de papel

Destino B IMViruzl de eunapio ¥

paginas Todo -

Copias 1

Dissfio Vertical v

Color Slanco y negro -

Mas ajustes v

Al cerrar el correo se puede leer el siguiente el mensaje en la pantalla:

Informacién

El usuario se ha creado con los siguientes datos:
Usuario: AaaSmi2446307
Clave: 1111211

Se han agregado los datos de enfermedad.
Se le ha enviado un Correo

Pulsamos ‘aceptar’ y como vemos, ya nos ha generado el paciente, al pulsar ‘Aceptar’ en la
pantalla, ya nos aparece la pestafia para acceder al cuestionario de IUIS REDIP (en este ejemplo).
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Tambien vemos la pestafia Documentos donde debe incluir un informe clinico completo del
paciente (no es necesario si usted como su médico avala que el paciente tiene diagnosticada la
enfermedad con la que se le estd registrando) y, MUY IMPORTANTE, el CONSENTIMIENTO
INFORMADO debidamente firmado por el paciente (por favor, enviar el original del
consentimiento al registro, a la direccidon que puede ver abajo, excepto en el caso que el paciente
haya firmado con firma electrénica en cuyo caso basta con subir el documento firmado
electrénicamente).

Registro de Pacientes de Enfermedades Raras
Instituto de Investigacién de Enfermedades Raras
Instituto de Salud Carlos Ill. Pabellén 11

Avda. Monforte de Lemos, 5.

28029-Madrid.

I;ﬁ{. somgme e , Portal de registro //Y/,

E INNOVACION Lt 5] erraresion

: ~_de enfermedades rares ...Z.../'

: Adminl
:ha de dltima conexién: 11/10/2022 8:53:32 / NUmero de intentos fallides anteriores: 0 ministrador, de Enfermeda

4aVolver

& Informacion adicional

Cuestionarios Informacion

= Documentos del paciente

Documentacidn:
| Seleceionar archive | Ningune archivo selec. Afadir Documento

INCLUIR CONSETIMIENTO INFORMADO
FIRMADO POR EL PACIENTE

= Arbol Geneal6gico

Documentacién
| Seleccionar archiva | Ninguno archivo selec. Afadir Documento

= Cribado Neonatal

Documentacidn

| Seleceionar archive | Ningune archivo selec. Afadir Documento

[“Cancelar |N~Cuardar ]

= Informacién adicional

Nota: Si por cualquier razén salimos de la aplicacion al pulsar ‘Crear el paciente’ y nos tenemos
que volver a logear, es importante comprobar si se ha creado el paciente antes de asumir que
no se ha creado y volver a iniciar el proceso.
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Para ver si el paciente estd creado en la primera pdgina que aparece al entrar en la aplicacion,
en registro de paciente pulsamos ‘busqueda de paciente’ e incluimos el apellido y nombre del

paciente.

Una vez el paciente esta creado, ya podemos rellenar los cuestionarios especificos de la
enfermedad (solo en algunas enfermedades). Recuerde que los cuestionarios pueden estar en
un link aparte o en una pestafia como es el caso del cuestionario del grupo de enfermedades

IUIS REDIP.

PESTANA PARA EL CUESTIONARIO DE IUIS REDIP

Al pulsar en la pestafia accedemos al cuestionario:

» Modificar Registro

B Informacion adicional:

Cuestionarios Biobanco Informacién

<= Volver

Paciente ©

B Datos Personales del Paciente

ID_PAC Primer Apellido (%) Segundo Apellido Nombre (*)

Sexo ()

Este cuestionario en particular ha sido desarrolado para los investigadores/administradores de
REGISTRO ESPANOL DE INMUNODEFICIENCIAS PRIMARIAS (REDIP) y no lo pueden ver los

pacientes.

Una vez dentro de la pestafia, sélo hay que pulsar en la lupa para acceder al cuestionario.

" Inicioc  © Registro Pacientes

»

Paciente: F98574AA2CB2D6 8BIBE 954

B Cuestionarios

Descripcién del cuestionario

— Q, |UIS REDIP: Registro inicial datos pacientes INMUNODEFICIENCIAS

Si pone finalizado ya no se pueden incluir datos nuevos.

= Violver

Cuestionarios

El cuestionario puede
estar Pendiente, En
proceso o finalizado

Estado

PENDIENTE
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Y ya podrd empezar a rellenar la informacidn en las diferentes pestafias. Recuerde guardar los
datos incluidos en la pestaia pulsando ‘Guardar Pestafia’ antes de pasar a la siguiente paginay
guardar todas las modificaciones hechas antes de salir dandole a ‘Guardar’.

Paciente », Enfermedad . Documentos . Diagnostico ‘. Familiares . Sintomas ., Trazabilidad Cuestionarios

= Cuestionarios

Descripcion del cuestionario Estado

Q IUIS REDIP: Registro inicial datos pacientes INMUNODEFICIENCIAS EN PROCESO

B Registro REDIP
IUIS REDIP: Registro inicial datos pacientes INMUNODEFICIENCIAS

ESTADO: EN PROCESO

Patient Consent . Way to Diagnosis . IEl Diagnosis . Status . lIg-Repl.

Supplement to data-protection information has been sent to patient Familial case
@ ves (O NO (O Currently Unk. () Truly Unk. O ves (O NO O Currently Unk. () Truly Unk.
Twin

@® No (O Yes:identical (O Yes: non-identical () Yes, but heredity unknown () Currently Unk. () Truly Unk.

Suspected founder effect ()

O YES ® NO O Currently Unk. O Truly Unk.

Recuerde guardar la pestafia antes de pasar a la siguiente

Finalizar | | Guardar Pestana | (S

[Cancetar [ Guardar R |

Al final tiene la posibilidad de guardar la pestafia en el caso de que vaya a continuar incluyendo
mas datos en un futuro o finalizar el cuestionario si ya ha incluido todos los datos y ha
terminado. Si pulsa ‘Finalizar’ NO podra incluir ningiin dato nuevo en el cuestionario.

FINALIZAR CUESTIONARIO

. Usted ha pulsado finalizar. Si el cuestionario no est finalizado en todas las preguntas de cada una

® de las pestanas, usted ya no podra incorparar infermacién nueva. Por eso antes de continuar, le
recomendamos que se asegure de que estd todo rellenc y luego continde con finalizar. Si desea
sequir editando el cuestionario més adelante pulse CUARDAR, pero si usted esté seguro de que ha
terminado, pulse FINALIZAR

FINALIZAR | [ GuARDAR
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DESCARGA DE DATOS DEL CUESTIONARIO

Poner el cursor en Cuestionarios y cuando salga Extraccion Datos, pulsar esa opcion.

Inicio Registro Pacientes Registro Enfermedades Cuestionarios

‘ Extraccitn Datos '

. <= Volver

» Bienvenido al Registro de Pacientes de Enfermedades Raras

= Enfermedad/es que Vd. Administra

Ultimas Noticias

* BO04 o1 Deficiencia de TLR3. Herpes Simplex Encephalitis (HSE), TLR3 deficiency.

‘ BOO4 02 Deficiencia de UNCS3B1. Herpes Simplex Encephalitis (HSE), UNC93E1 deficiency.

‘ BOO4 03 Deficiencia de TRAF3. Herpes Simplex Encephalitis (HSE), TRAF3 deficiency.

‘ BO04 o4 Deficiencia de TRIF AD. Herpes Simplex Encephalitis (HSE), AD TRIF deficiency.

* BOO4 05 Deficiencia de TRIF AR. Herpes Simplex Encephalitis (HSE), AR TRIF deficiency.

* BOO4 06 Deficiencia de TBK1. Herpes Simplex Encephalitis (HSE), TBK1 deficiency.

‘ BO04 o7 Deficiencia de IRF3. Herpes Simplex Encephalitis (HSE), IRF3 deficiency.

‘ BOO4 08 Deficiencia de DBR1. Herpes Simplex Encephalitis (HSE), DBR1 deficiency.

‘ BOO4 09 Deficiencia de SNORA3 1. Herpes Simplex Encephalitis (HSE), SNORA31 deficiency. = Ver mas noticias

‘ BO04 10 Deficiencia de ATC4A. Herpes Simplex Encephalitis (HSE), ATC4A deficiency.

‘ B0 o Deficiencia de MAP1LC3B2. Herpes Simplex Encephalitis (HSE), MAP1LC3B2

deficiency.

* 8070 o1 Epidermodisplasia verruciforme por deficiencia de EVER1. Epidermodysplasia
verruciformis, EVER1 deficiency.

‘ ROZ0 n Epidermodisplasia verruciforme por deficiencia de EVER2. Epidermodysplasia
verruciformis, EVER2 deficiency.

* 5070 03 Epidermodisplasia verrj::[f:;n::r:i:cl(z:algclizl'lecrilz::(i\lsl. Epidermodysplasia

‘ Eeal ir Susceptibilidad mendeliana a micobacterias poer deficiencia de IRF8 AR. Mendelian

Susceptibility to mycobacterial disease (MSMD), AR IRF8 deficiency.

Total de registros: 524 [ [4] Ira Elde 35 [ ol

Abrir la opcién de Cuestionarios especificos.

Inicio Registro Pacientes Registro Enfermedades Cuestionarios

4aVaolver

» Consulta de Pacientes

= Criterios de Busqueda

Cuestionarios Generales

|5E|E[[iDHE V‘

Cuestionarios de Enfermedad

|5E|E[[iDHE V‘

- Cuestionarios especificos +

Datos Paciente +

Instituto de Salud Carlos Ill - Avda. Monforte de Lemos, 5, 28029. Madrid - Tel.: 91 822 2690 /91 822 2043 - Fax: 91 387 78 95 registro.raras@isciii.es
Iniciz | Contacto | Accesiblidad | Palitica de Privacidad

Y seleccionar el cuestionario de IUIS REDIP.
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Inicio Registro Pacientes Registro Enfermedades

‘Cuestionarios

» Consulta de Pacientes

= Criterios de Blsqueda

Cuestionarios Cenerales

<aVolver

|5e|eccione

Cuestionarios de Enfermedad

|5e|eccione

Cuestionarios especificos -

Cuestionarios

Preguntas

Datos Pacientes con Sindrome de Angelman

Cuestionario para variables PXE

FICHA RECOCIDA DATOS PROYECTO EUROWABB-Sindrome de Wolfram
IUIS REDIP: Registro inicial datos pacientes INMUNODEFICIENCIAS
Ficha de recogida de datos de enfermedades oculares

Datos Paciente +

| Agregar Pregunta | | Limpiar Pregunta

Al pulsarlo, aparecen en el recuadro de la derecha las preguntas del cuestionario para que
seleccione cudles quiere que aparezcan en la lista, pulsar ‘Agregar Pregunta’ después de
seleccionarlas (en este ejemplo hemos seleccionado todas).

Imicio

Registro Pacientes

» Consulta de Pacientes

= Criterios de Blsqueda

Cuestionarios Generales

<2 Volver

|55Ie(c\nne

v]

Cuestionarios de Enfermedad

|5&Iecc\une

~]

Cuestionarios especificos -

Cuestionarios

Datos Pacientes con Sindrome de Angelman

Cuestionario para variables PXE

FICHA RECOGIDA DATOS PROYECTO EUROWABE-Sindrome de Wolfram
IUIS REDIP: Registro inicial datos pacientes INMUNODEFICIENCIAS
Ficha de recogida de datos de enfermedades oculares

Datos Paciente +

Preguntas
Patient's current weight in Kg
Dose (mg/Kg)

Every (x number)}

Interval period

Side Effects

*Specify other side effects + description

| Agregar Pregunta | | Limpiar Pregunta |

Agregar Pregunta
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Al pulsar ‘Agregar pregunta’ aparecen todas las variables para que seleccione cuales quiere
que parezcan en el Excel, para ello, debe marcar los recuadros de las preguntas que quiere
descargarse. Si quiere descargar todas, puede pulsar en el recuadro ‘Ver’ y se marcardn todas.

Cuestionarios

Datos Pacientes con Sindrome de Angelman

Cuestionario para variables PXE

FICHA RECOCIDA DATOS PROYECTO EUROWAEE-Sindrome de Wolfram
1UIS REDIP: Registro inicial datos pacientes INMUNODEFICIENCIAS
Ficha de recogida de datos de enfermedades oculares

Ver Bl

Preguntas

Familial case

Twin

Suspected founder effect
Research option

Pharma option

Nan=FIlantinn

Campo Tipo Long
INSupDataProtecinfo_Patient LISTA_SELECCION_UNICA  INyu (® Nefiar () Iqual
INFamilialcase_Patient LISTA_SELECCION_UNICA  INyu @ Nefikrar () Igual
INTwin_Patient LISTA_SELECCION_UNICA  INTW (@ Nefitrer () tqual ()
INSuspFounderEffect_Patient LISTA_SELECCION_UNICA  INyu (@ Mefitrar () Igual
INResearchOption_Consent LISTA_SELECCION_UNICA ~ Y_.N (@ Nefitrr  (O) lqual
INPharmaOption_Consent LISTA_SELECCION_UNICA ~ Y_.N @ Nefitrer () lgual (O
INNonEUoption_Consent LISTA_SELECCION_UNICA ~ Y_.N @ Nofilrar  (0) lgual ()

Agregar Pregunta

() Distinto

() Distinto

Distinto

() Distinto

() Distinto

Distinto

Distinto

Supplement to data-protection information has been sent to patient

Limpiar Pregunta

Filtros.

YES

NO
Currently Unk.

Truly Unk

YES
NO
Currently Unk

Truly Unk.

No
Yes: identical

Yes: non-identical

Yes, but heredity unknown
Currently Unk.

Truly Unk.

YES
NO
Currently Unk.

Truly Unk.

NO

YES

NO

YES

uled

YES

Date knawn

Currently Unk.

Si lo desea, puede filtrar respuestas, por ejemplo, si sélo le interesa descargar cuestionarios de
los pacientes con un gen especifico afectado, se puede marcar la opcidn ‘igual’ en esa
pregunta y escribir en la casilla el gen.

@ Nofiar () lgual () Distinn
OtherSymptoms_WaytoDiagnosis TEXTO 200
Gus conceng;

INNolElrelatedSymp_WaytoDiagnosis_2  LISTA_SELECCION_UNICA ~ Y_N (@ Nofirar () lgual () Distinto

O Mo fikrar (@) Igual () Distinto
INGENE_IEIDiagnosis TEXTO 100

O ue contanga

@ Nofirer () iguat () Distinto
Transcript_IEIDiagnosis TEXTO s0

@ e 1 () pistine
INGeneticVariant] cONA_IEIDiagnosis TEXTO a0

() Que contenaa

First symptoms truly unk. -

YES

STATT]
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Una vez marcadas las variables que quiere descargar, también puede incluir datos de los
pacientes pulsando en datos de pacientes y seleccionando aquellos que quiere incorporar a la
descarga.

@ Nofirar () Igual () Distinto

INPatientWeightKg 1 lgRepl TEXTO ~
(O) Que contenga
@ wofirar () 1gual () Distinto
INDosemagKg_lgRepl NUMERO . . .
(O Mayor () Entre () Menor
@ Nofilrar () Igual () Distinto
INNumberperiod_lgRepl NUMERO . .
(O Mayor () Entre () Menor
Weeks
INIntervalPeriod_IgRepl2 LISTA_SELECCION_UNICA  INTP @ Nofitvar (0 1gual () Distinto days
Unknown
Anaphylaxis
Aseptic meningitis
Fever
Headache
INSideEffects_IgRepl LISTA_SELECCION_MULTIPLE SEFF @ Nofilrar () Que contenga Renal failure
Venous Thrombosis
Arterial Thrombosis
Local side effects
Other side effects”
@ wofirar () 1gual () Distinte
INOtherSideEffect_IgRepl TEXTO 500

) Que contenga

Datos Paciente +
CanLeldr

Datos Paciente —

Ver B Campo  Tipo Campo Filtros

m] Nombre TEXTO @ Nofilrar () lgual () Distinto () Que contenga |:|
a Apellido1 TEXTO @ Nofilrar (O lgual (O Distinte () Que contenga |:|
m} Apellido2 TEXTO @ Nofilrar (O lgual () Distinto () Que contenga |:|

m} A FECHA @ Nofilrar O lgual (O Distinta () Anterior () Entre () Posterior
nacimiento (dd/mm /aaas)
Sexo ® No filtrar (O Igual () Distinto
L] O ( (
@] Pais @ Nofilrar () lgual () Distinto
m] CCAA ® Nofilrar O lgual O Distinto
m] Provincia @ Nofilrar O lgual O Distinto
Nombre . ~ ~ ~
[m] TEXTO @® Nofilrar O lgual O Distinte (O Que contenga
Enfermedad
0 CIE1D TEXTO @ Nofilrar (O lgual () Distinto () Que contenga
(] CIET0Amp TEXTO @ No filrar () Igual () Distinto () Que contenga
Afio

o NUMERO @ Nofilrar (O Igual O Distinto () Que contenga
Diagnéstico

m] e NUMERG @ Nofikrar () lgual () Distinte () Que contenga
Sintomas
Dona ) o o
m} @® Nofilrar O lgual () Distinto
Muestra
Ccod = = .
0 octae @® Nofilrar O Igual O Distinto () Que contenga
Bio-e-Bank
Fecha 3 - - ~ L -
(] ) A FECHA @ No filrar (O Igual O Distinto (O Anterior (O Entre () Posterior
inclusién (dd/mm) aaaa)

Buscar Cancelar

Pulsar ‘Buscar’ y apareceran los datos solicitados de los cuestionarios rellenados que se puede
descargar.
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TOTAL REGISTROS: 4

Susceptibility

Susceptibilidad
mendeliana a
micobacterias por
deficienciz de
-STAT1 -Mendelian|STATI | 614892 313535 vES NO

mycobacterial
disease (MSMD),
STAT1 deficiency.

L"“étﬁ“ﬁ Manual de Usuario Investigador /
e Jalu . »
Carlos|lI Administrador Enfermedad e
Inclusidn Directa (REDIP)
Buscar | | | [cancelar |

to

NO

YES

funcién de
STATI.

GOF.

Ganancia de

Predisposition to

- Mucocutaneous
Candidiasis
(CMC), STAT1

STAT1 (600555/614892| 319595 YES NO

No

NO

YES

GOF.

Gananciz de
funcién de STAT1.
Predisposition to
I Mucocutansous |STATI|600555/614892| 319595 ¥ES NO
Candidiasis
(CMC), STAT1

No

NO

YES

de STATI.

- Mendelian

Susceptibilidad
mendelianz a
micobacterias

por deficiencia

Susceptibility to
mycobacterial
disease (MSMD),

STAT1 614892 319595 YES

—| Preguntas asociadas a los campos - |

INMUNODEFICIENCIAS:
INMUNODEFICIENCIAS:
INMUNODEFICIENCIAS:
INMUNODEFICIENCIAS:
INMUNODEFICIENCIAS:

Debajo de la tabla aparecen las preguntas asociadas a los campos.

INSupDataProtecinfo_Patient: Supplement to data-protection information has been sent to patient

INFamilialcase_Patient: Familial case

INTwin_Patient: Twin

INSuspFounderEffect_Patient: Suspected founder effect
INResearchOotion Consent: Research ootion

YES

YES

Una vez aparece la tabla, se puede descargar en un Excel. Pulsar ‘Descargar’, le pedira el

usuario y contrasefia para poderse descargar el Excel de los datos.

= Debe ingresar sus datos

Usuario:

Contrasefia:

NOTA: Los investigadores de la enfermedad solo se pueden descargar los datos de sus
pacientes mientras que los administradores de la enfermedad se pueden descargar los datos

de todos los pacientes.
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DAR DE BAJA POR FALLECIMIENTO UN PACIENTE

Para dar de baja a un paciente que se ha incluido hay que ir a la pestafia ‘PACIENTE’
y en la parte de debajo de la pagina se puede ver la seccion ‘Datos de baja de
enfermedad’

— E Datos de baja de enfermedad

Tipo de baja

() Sélo esta enfermedad () Todas las enfermedades del paciente

Motivo de la baja y confirmacién
() Defuncién

) otro

Confirmacién de baja [

Baja de Enfermedad

Afiadir Enfermedad Enfermedad

[Cancelar i Guardar]

Marcar ‘Defuncién’ y

Aparece unas casillas para poder incluir la fecha y la causa del fallecimiento

= Datos de baja de enfermedad

Tipo de baja
Sélo esta enfermedad Todas las enfermedades del paciente
Motivo de la baja y confirmacién Fecha defuncién Afio Mes Dia
(@) Defuncién By Seleccione v Seleccione ¥
O otro Causa Fallecimiento
d

B - O

Baja de Enfermedad

Afadir Enfermedad Enfermedad

I )| 1-

Introducimos la ‘Fecha defuncién’ y la ‘Causa fallecimiento’ y
Marcar ‘Confirmacion de baja’ y ‘Guardar’

NOTA: Para la inclusion de pacientes ya fallecidos no hay que incluir ningin
consentimiento
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