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1. INTRODUCCION

Esta guia mostrara los pasos a seguir para realizar una solicitud de inclusién en el Registro de
Enfermedades Raras

A continuacién se comentan algunas funcionalidades bésicas generales que se pueden encontrar
en los componentes del portal:

1. Si se tienen dudas, comentarios o0 sugerencias asi como reportar cualquier tipo de incidencia que
se haya podido ocasionar se proporciona un correo de contacto: registro.raras@isciii.es Dicho
contacto se muestra en la parte inferior izquierda de la ventana principal de inicio.

2. Para ir a la ventana de inicio se puede pulsar el icono que se encuentra en la parte superior
izquierda.

3. Para acceder mas rapidamente a algun contenido dentro de una lista desplegable se puede
teclear la primera letra del contenido a buscar y se nos posicionara el cursor encima del primer
contenido que la contenga

4. Si se ha entrado en una seccion por iniciativa del usuario sin que haya sido la aplicacién la que le
haya llevado a dicha pagina o ventana, la Unica forma de retroceder a la pagina anterior es pulsando
el botén del navegador

2. NUEVA SOLICITUD

Para realizar una nueva solicitud de ingreso al registro de pacientes con enfermedades raras, ir a la
pagina web http://registroraras.isciii.es.
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Bienvenido al Registro Nacional de Usuario:
Enfermedades Raras Comrasenia [ |

El Registro Nacional de Enfermedades Raras del Instituto de Salud Carlos Il (ISClIl),
esta coordinado y dirigido desde el Instituto de Investigacién en Enfermedades Raras
(IIER), centro perteneciente al ISCIIl y que también forma parte del CIBERER (Consorcio Ummas NOtICIaS

de Investigacién Biomédica en Red de Enfermedades Raras). Este registro tiene tres
vias de entrada de datos diferentes:

Registros de base poblacional: Datos facilitados por las Comunidades Auténomas.

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).

Datos facilitados por profesionales participantes de redes de investigacion y de
sociedades médicas que mantienen convenio con el ISCIIl.

Para més informacién del provecro que coordina el registro ver la pagina de la Red

de Regi: de Enfermedades Raras para la Investigacién - SpainRDR
https://spainrdr.isciii.es
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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@isciii.es
Contacto Accesiblidad
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Pulsando en la Opcién: “Registro” aparecera una ventana con varias pestafias para elegir si se
desea hacer la solicitud de registro via web o via postal o se quiere consultar el estado de una
solicitud ya realizada.
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» Bienvenido al Registro Nacional de Enfermedades Raras

Para registrarse pulse el Para registrarse por correo postal pulse Para Consultar el estado de la solicitud
siguiente botén siguiente bot6n pulse siguiente botén

Registro Postal Co ar solic

d

El objetive de este registro es proporcionar a los profesionales de los sistemas de salud, . L
investigaderes y colectivos de pacientes y familiares afectos de una enfermedad rara, un mayor nivel Ultimas Noticias
de conocimiento acerca del nimero y distribucién geografica de los pacientes afectados por éstas
enfermedades, con el objetiva de formentar la investigacion sobre las mismas, aumentar su visibilidad
y favorecer la toma de decisiones para una adecuada planificacién sanitaria y una correcta distribucion
de recursos.

El registro se sustenta desde el punto de vista legal en |a orden publicada en <l B.O.E de junic de
2005, (ORDEN SCO/1730/2005, DE 31 DE MAYO), donde se establecieron los criterios de creacién y
funcionamiento, <l lugar dénde debe estar depositada la custodia legal v la responsabilidad del
mismo, y sobre su i v ulterior d llo. Al mismo tiempo, este registro ha sido
declarado de cardcter oficial ante la Agencia Nacional de Proteccién de Datos, en cumplimiento de la
normativa vigente relativa a la proteccién de datos personales con el nimero 2050180217

El registro consta de tres pilares basicos. Por un lado ofrece a los propios enfermos o tutores (en caso
de nifios y personas incapacitadas), la oportunidad de optar por una declaracién veluntaria
inscribirse en este registro. Esta opcién, les dard acceso a informacién especifica de su enfermedad,
asi como a participar an-fine en estudios sobre: uso de medicamentos, calidad de vida, analisis de Ia
dependencia, uso de recursos sanitarios v donacién de muestras al bance de muestras del IIER, entre
otros.

En segundo lugar, ofrece a los investigadores y profesionales sanitarios un lugar desde donde
gestionar la enfermedad rara bajo su interés cientifico. Esta gestién se realiza en celaberacién con los
administradores del sistema en el ISCII-IER y cuenta con las debidas garantias de confidencialidad y

seguridad.

Las administraciones sanitarias y, particularmente, las Comunidades Auténomas cuentan con las

mismas prerrogativas de acceso, tanto para la inclusién de datos como para su andlisis, que los

propios administradores del ISCII-IIER, si bien este acceso se limitard a los pacientes declarados como
en dicha Comunidad Auté

Pulsando la opcién Registro web accedemos a la pantalla de solicitud de inclusién.
La solicitud de inclusién consta de las siguientes pestafias a cumplimentar

. Pestafia de datos del paciente
. Pestafia de datos del solicitante

. Pestafia de datos de la enfermedad
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2.1 PESTANA DATOS DEL PACIENTE

La pestafia de datos del paciente es la que recoge los datos del paciente que se solicita incluir en el
registro de pacientes con enfermedades raras.

Esta pestafia contiene los datos mostrados en la pantalla siguiente:

Datos del Paciente

Datos Personales del Paciente

Primar Apsllido (%) Sagundo Apallida

Paiz Nacimianto (*)

ESPANA 1]

Provincia Nacimianta (%)

Salacciona 1~

= Datos de Contacto del Paciente

Taldfana 1 (%) Taléfona 2

= Datos de Residencia del Paciente

Faiz de Rasidencia (")
ESPARA v]

Diraccion Complata {*)

Provincia Residancia {*)

Zalsccions ﬂ

Nombra {*}

Poblacién Macimisnto {*)

Fax

Paklacion Residancia ()

Tarjsta Sanitaria Saxa ()
i)  |Sslecciona Lv|
Facha Macimianto {*) DKl [/ HIE
el 62 3
E-Mail
CP(*} Tipa Via (*)
Zalacciona il

naftuto da Salud Carics |l - Awda. Monforte de Lemos, §, 28023, Madrid - Tel.- 31 822 2550/ 31 822 2043 - Fax: 31 387 78 55 reglefrorarasfiiscill o8

Mnicho

Condacto

Agcaslbliesd

Tanto en los datos de nacimiento como en la residencia si el “Pais” es Espafa se obliga a
cumplimentar los datos de “Provincia” y “Poblacién” en cada caso. Todos los campos con un

asterisco son obligatorios.

Una vez completado los datos se pulsara el botén siguiente para seguir cumplimentando la solicitud

de inclusion.
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2.2 PESTANA DATOS DEL SOLICITANTE

La pestafia datos del solicitante es la encargada de recoger los datos de la persona que esta
tramitando la solicitud de inclusién en el registro de pacientes con enfermedades raras.

Los campos que se introducen en esta pantalla se muestran en la siguiente imagen:

Relacién con el Paciente (¥)
Seleccione | @)

B Datos Personales del Solicitante

Primer Apellido (*) Segundo Apellido Nombre (¥) Cébdigo CIAS

Centro CIAS

Datos de Contacto del Solicitante

Teléfono 1 (¥) Teléfono 2 Fax E-Mail

B Datos de Residencia del Solicitante

Pais de Residencia Escriba su direccién completa

Seleccione =

Instituto de Salud Carlos Il - Avda. Monforte de Lemos, 5, 28029. Madrid - Tel.: 91 822 2590 / 91 822 2042 - Fax: 91 387 72 95 registro.raras@isciii.es

Inicia | Contacto | Accesiblidad

El campo de relacién con el paciente indica la relacion existente entre el paciente y el solicitante.

Si en campo relacion con el paciente se seleccionara la opcion “Paciente” se completarian los datos
del solicitante con los mismos valores que los del paciente.

Si en campo relacién con el paciente se seleccionara cualquier opcion diferente a “Paciente” se
deberan completar los siguientes campos con los datos del solicitante de la inclusion en el registro
de enfermedades raras.

Una vez completado los datos se pulsara el botén siguiente para seguir cumplimentando la solicitud
de inclusion.

2.3 PESTANA DATOS DE ENFERMEDAD

La Pestafia datos de la enfermedad es la encarga de recoger los datos que aporta el solicitante
sobre la enfermedad del paciente.

Los datos incluidos en esta pestafia son los que aparecen en la siguiente imagen:
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Datos Enfermedad

= Datos de la Enfermedad

Necesitamos que nos describa la enfermedad de forma breve para poder incluir al paciente en el registro de su enfermedad. Para ello, usted dispone
de dos lugares donde poder hacerlo:

1.- Una zona de texto libre donde debe poner el NOMBRE DE LA ENFERMEDAD, tal y como usted la conoce (¥)

2.- Debe adjuntarnos un documento clinico donde podamos comprobar que el paciente tiene la enfermedad gue ha mencionado en el campo de
mas arriba. Para ello pulse usted la opcidn que mas le convenga:

[] Per correc normal
[] Por fax
[] Por esta misma aplicacién de Internet

Documentacidn:

Examinar... Afiadir Documento

Instituto 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

Inicio | Contacto | Accesiblidad

El campo enfermedad es donde se introducira el nombre de la enfermedad por la cual desea ser
incluido en el registro de pacientes con enfermedades raras.

En la parte de documentacion se puede afiadir toda la documentacion relativa a la enfermedad que
el solicitante puede aportar electrénicamente. Para incluir un documento en la solicitud se realizara
de la siguiente manera:

1 Dar al boton examinar el cual abrird una ventana para explorar los directorios de nuestro
ordenador para localizar el archivo que queremos adjuntar como documentacion.

2 Una vez seleccionado el documento que se desea adjuntos se, presionara el boton Afiadir
documentacion veremos que el documento aparece en la lista inferior como adjuntado.

Al dar a guardar aparecera en pantalla un cartelito que indica que se va a mostrar el consentimiento
informado en cuanto pulse aceptar y que una vez que lo ha leido, rellenado y firmado lo debe
enviar a la direcciéon indicada por correo postal.

También puede firmarlo electrénicamente (firma digital) y enviarlo por correo electrénico a
reqistro.raras@isciii.es
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A El consentimiento informado que se le mostrard a
continuacién, debe enviarlo firmado por correo ordinario a la

siguiente direccién:

Instituto de 5alud Carlos 1l

Instituto de Investigacién en Enfermedades Raras (Pab. 11),
Avda. Monforte de Lemos, 5

28029 Madrid

B Al NI T
A |2 < Vaiver
» Solicitud de Inclusion
icitud de Cq imie i para el proyecto: “Creacién de un Registro de personas con Enfermedades Raras”.
E Objetivos del Registro
El Instituta de Investigacién de Enfermedades Raras (IIER), dependiente del Instituto de Salud Carlos Ill (ISCIN), esté <l Registro de er

raras en Espafia.Dicho Registro consiste en realizar un “censo” de la poblacion de personas con enfermedades de baja frecuencia residentes en Espaia que
incluya datos sobre su situacion clinica y su evolucian. £l Registro de casos es imprescindible en el disefio de los estudios epidemiolégicos, en la planificacién
de los recursos sociales y sanitarios, y en la investigacién en este campo. Por [0 tanto, su principal objetive es proporcionar una informacién de calidad que
permita: a) promover la investigacion epidemioldgica y en materia de salud piblica, b) facilitar la seleccion de participantes en futuros trabajos de
investigacion clinica y ¢) orientar la toma de decisiones y I planificacion de recursos necesarios en la atencién a estos pacientes y a sus familias

Esta actividad se lleva a cabo con el maximo respeto de los derechos segin los éticos aceptados i Por ello, todas
las investigaciones que se pudieran realizar con los datos del Registro contarén con la supervision del Comité de Etica del Instituto de Investigacién de
Enfermedades Raras (CE-IIER), que velard por el cumplimienta de dichos postulados y cuyos informes serdn y son piblicos.

Procedimiento

El registro estd apoyado en una plataforma accesible desde Internet n la direccidn htp://registroraras.isciil.es. POr tanto su acceso es a través de Internet
pero también puede hacerse rellenando los documentos que se pueden obtener tanto desde esa direccién como a través de correo postal (sals
teléfono del IIER n° 91 §222043 o 91 8§222590). En uno u otro caso se deberd rellenar una informacién relativa al pacients que se va a inscribir
voluntariamente en el Registro y que consiste en datos de identificacion personal y datos sobre la enfermedad. Ademas, para completar el proceso y cerrar la
inscripeién serd necesario incluir una copia de un informe médico donde figure el diagndstico de la enfermedad y la firma de este consentimiento. Estos tres
documentos, pueden hacerse llegar al IIER & través de Internet o por correo postal a la direccion que figura al final de este consentimiento.

andolo en el

Para poner en marcha todo este proceso es imprescindible su colaboracién. En el caso de que la persona enferma fuera menor de edad o estuviese
discapacitada intelectualmente para ejercer ese derecho, los padres o tutores seran los responsables de presentar la documentacion. Tras recibir y comprobar
ésta, los responsables del IIER podrdn ponerse en contacto con |a persona firmante de los documentos para aclarar alguna duda o bien proceder a la
inscripcion del caso. Una vez que la persona haya sido registrada, se enviara una clave de acceso personal al Registro (por correo electrdnico o carta) de
manera totalmente protegida. Ello le permitird acceder a informacién sobre su enfermedad, participar n otros estudios y modificar datos (como cambio de
demicilio o resultades de nuevas pruebas clinicas).

Duracion del Registro

Los datos serdn almacenados por tiempo indefinide en el Instituto de Salud Carlos Il aRadiendo un cédigo Gnico a cada persona registrada lo que permitird
trabajar con los datos preservando la confidencialidad, sin incluir informacién que permita identificarles.

Solo tendran acceso a los datos personales los responsables del Registro y las personas debidamente autorizadas por esta institucion. Este Registro esté
declarado en la Agencia Espariola de Proteccion de Datos y como tal estd sujeto 2 la normativa de la Ley Organica 15,1989, de 13 de diciembre, de Proteccién
de Datos de Caracter Personal.
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[c]

[c]

Garantias de confidencialidad

Toda Ia informacion relacionada con el estudio es estrictamente confidencial ¥ su uso se ajustaré a lo establecido en la Ley Organica 15/1999, de 13 de
diciembre, de Proteccién de Datos de Carcter Personal, v en la Ley 14/2007, de 3 de julio, de Investigacién Biomédica. Los datos se mantendrin en un
registro informético protegido por medidas de seguridad de alto nivel, segin lo estipulado en la ley. Dicho registro estard ubicado fisicamente en los
ordenadores oficiales del Instituto de Salud Carlos I, siendo dela de los datos &l del Registro del IIER y &l del drea de
sistemas del ISCIIL. El uso que se haga de la informaciGn serd confidencial. Por lo tanto, su identidad serd siempre preservada en los andlisis, informes y otros

documentos que se generen en los estudios gue se realicen con datos del Registro. Igualmente los datos sol podran hacerse piblicos en informes, reuniones
cientificas, congresos médicas o publicaciones en forma de datos anonimos y agregados, es decir, como porcentajes o datos numéricos sin identificacian, ¥
nunca de manera individual. Los datos no serén cedidos para otras investigaciones si usted no da su autorizacién.

Beneficios

Es poco probable que usted obtenga un beneficio directo de su participacion en el Registro. Sin embargo, si en el curso de los estudios que puedan ponerse en
marcha se derivaran resuitados que sean de interés para su salud, usted tendrd derecho a recibir la informacién precisa, si asi lo desea. Por owro lado,
esperamos que los resultados obtenidos de la

beneficio de otras personas que la padecen.

izacion del Registro nos permitan mejorar los conocimientos sobre su enfermedad, Io que redundard en

Urtilizacién de los datos (sefiale su opcién)

Doy &l imiento para que los del registra, 0 en su caso, los investigadores autorizados desde el IIER pusdan u
los de identificacién personal (cuando sea estrictamente necesario), para

zar mis datos, incluidos

[] La investigacién de mi enfermedad

[] La investigacién de enfermedades raras relacionadas, cuyos avances puedan beneficiar al conocimiento de mi enfermedad.

Informacién sobre las investigaciones y acceso a los resultados

La aplicacién informatica que soporta el Registro estd disefiada para que en el futuro usted mismo pueda ver en qué estudios estd participando y acceder a sus
resultados. En cualguier momento, puede comunicarse con el equipo investigador del IIER para obtener mas informacin sobre los estudios en los que sus
datos hayan sido utilizados.

Manifiesto mi voluntad de ser informado de los resultados de los estudios en los que hayan sido utilizados mis datos, siempre que sean susceptibles de afectar
a mi salud o al tratamienta de mi enfermedad.

Deseo ser informado
s [ nNo

(En caso afirmativo los resultados se enviardn a Ia direccién que usted mismo indicard mas abajo)

Derecho a rehusar o abandonar

El consentimiento otorgado se realiza de forma completamente voluntaria por lo que podra revocarlo en cualquier momento, sin necesidad de justificar su
decisitn. Para ello solo debe ponerse en contacto con el responsable del Registro Nacional de Enfermedades Raras en la direccién: Instituto de Investigacién de
Enfermedades Raras (Instituto de Salud Carlos Ill, Avda. de Monforte de Lemos, S - 25029 Madrid. En tal caso, se interrumpira el tratamiento de sus datos
pero los efectos de Ia revocacion no podran afectar a investigaciones ya realizadas.

Preguntas

ene alguna duda para la firma de este informe, le sugerimos que lea el apartado de “preguntas frecuentes” situado en la pantalla principal del portal de
Internet del Registro. Si despuds de lzer el documento, todavia persisten las dudas, le rogamos se ponga en contacto con los responsables del Registro,
dirigiendo un mensaje a registro.raras@isciii.es o llamanda al teléfono siguiente: 91 8222043 o 91 §222590.

Consentimiento

Consiento en participar en la construccion del Registro de personas con enfermedades raras del IIER y autorizo que mis datos sean utilizados para la
investigacion de acuerdo a los puntos especificados en este documenta. Firmo por duplicado, quedandome con una copia y envio el otro original al Instituto de
Investigacion de Enfermedades Raras

Nombre y Apellides participante y/o representante legal

Participante Representante legal
Nombre: XIo0O0000 KX0000K Nombre: XOG0000 XXX
DNI/NIE:

Dirgccidr Dirgccién:

Avenida monforte de lemos 5, madrid Avenida monforte de lemos 5, madrid
Cédigo postal: 28029 Cédigo postal: 28029

Provincia: Madrid Provincia: Madrid

Firma del Participante Firma del Representante Legal

Responsable del Registro: Dr. Manuel Posada de la Paz; DNI/NIF//NIE: 50931659E; Direccién: Instituto de Salud Carlos IIl, Instituto de Investigacién de

Enfermedades Raras-Pabellén 11, Avda. de Monforte de Lemas, 5, 25029. Madrid.

2
£

Firma.
Informaré al responsable del registro de cualquier cambio n mi direccion.

* Mediante correo electrénico en la direccion registro.raras®i

* Por correo postal a Instituto de Salud Carlos [Il, Instituto de on de 6n 11, Avda. Monforte de Lemos, 5,

28025. Madrid.
= Por fax en el niimero 91 38778895,

Consiento ()

En Madrid , a 1 de FEBRERD de 2018

Instituto de Salud Carlos Ill - Avda. Monforte de Lemos, 5, 26029, Madrid - Tel.: 91 822 2590 / 91 822 2043 - Fax: 91 387 78 95 registro.raras@isciii.es
Inicic | Contasts | Accesiblidad
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Recuerde que para poder ser incluido en el Registro de Pacientes con enfermedades Raras
debemos marcar el check de Consentimiento.

Una vez completado los datos se pulsara el botén Finalizar proceso para terminar el proceso de
solicitud de inclusion.

Si el proceso ha sido correcto se le mostrara una ventana emergente con el nimero de su solicitud

para que la anote y pueda realizar un seguimiento del estado de ésta (Solicitud pendiente, tramitada,
denegada....)

2.4 CONSULTA DEL ESTADO DE UNA SOLICITUD

Esta opcion sera utilizada por el paciente para saber en qué estado se encuentra la solicitud de
inclusion.

Los datos a introducir para la consulta de la inclusion son los mostrados en la siguiente pantalla:

» Consulta de Estado de la Solicitud

= Criterios de Basqueda

N° Solicitud (*) Primer Apellido de la persona solicitante (%)
x]

Instituto de Salud Carlos Ill - Avda. Monforte de Lemos, 5, 28025. Madrid - Tel: 1 822 2590 / 94 822 2043 - Fax: 91 387 78 95 registro raras@isciii.es
Inicio | Contacts | Accesiblidad

El N° Solicitud es el nimero que se generd para la solicitud en el momento de incluirla.

El Primer Apellido de la persona solicitante. Atencion es el primer apellido de la persona
solicitante no del paciente (puede o no coincidir)

Una vez incluidos los datos aparecerd una ventana informéandote del estado de la solicitud como la
mostrada a continuacion.

a\ El estado de la solicitud es Pendiente
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3 ACCESO AL REGISTRO

Cuando su solicitud ha sido aceptada el usuario recibird un correo electronico con la siguiente

informacion:

El Instituto de Salud Carlos Il le Informa

La solicitud del paciente

Nombre: XXXXXXXXXX

Apellidos: xxxxxxxxx

Ha sido tramitada con fecha: xx/xx/xxxx

Para acceder a sus datos debe acceder a la pdgina del Registro: https://registroraras.isciii.es

A continuacion debe introducir los valores de usuario y contrasefia que se envian en esta carta,
en la seccion 'Login' que se encuentra en la parte superior derecha de la pdgina Web.

Nombre usuario: AaaAaa0000 (Ejemplo)
Clave: 1111111111 (Ejemplo)

Cuando haya introducido los valores en los campos de usuario y contrasefia ha de pulsar el
boton azul 'Conectar’ (en la seccion 'Login’).

Le aparecerd el mensaje 'Debe cambiar su contrasefia' para que cambie su contrasefia. En la

ventana de cambio de contrasefia ha de introducir la antigua contrasefia y la nueva. La nueva

ha de cumplir las siguientes caracteristicas:

. no menos de 8 caracteres.

° una letra minuscula como minimo,

o una letra mayuscula como minimo,

o un cardcter de puntuacion como minimo y
o un cardcter numérico como minimo.

Es muy importante que acceda al Registro para completar informacion de su enfermedad ya
que de esta forma ayudard a posibles investigaciones sobre esta enfermedad. Ademds podra
obtener informacion respecto a su enfermedad, participar en estudios de calidad de vida,

utilizacion de recursos sanitarios, etc.

Por ello si usted no dispone de Internet o tiene dificultades para utilizarlo seria muy importante
que solicite la ayuda de algun familiar o amigo para hacerlo.

Si tiene dudas o algun problema con sus claves puede ponerse en contacto con nosotros a través
del correo electrdnico registro.raras@isciii.es y de los teléfonos 91 822 2590, 91 822 2043.

Atentamente

Instituto de Salud Carlos Il
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Cuando haya introducido los valores en los campos de usuario y contrasefia ha de pulsar el
botdn azul 'Conectar' (en la seccion 'Login').

4 REGISTRO DE PACIENTES

En el registro de pacientes es donde se gestionara la informacién relativa a un paciente incluido en
el registro de pacientes con enfermedades raras.

Registro Pacientes

< Vaiver

» Bienvenido al Registro Nacional de Enfermedades Raras

Estimado/a:

Nombre Ultimas Noticias

Le damos las gracias por contar con su colaboracién.

Para poder tener un registro més completo y efectivo seria c que conti «
la informacién referida a su enfermedad y asi tener una nocion mas completa de lo que le ocurre.
Cuantos mas detalles tengamos las posibilidades de investigar sobre su enfermedad seran mayores.
No obstante, usted es libre de incluir los datos que consideren oportunos en cada momento.

Para ello pulse en el mend superior "Registro de pacientes”. A continuacién le aparecerd una ventana
con varias pestafias para completar la informacién de su registro, o puede pulsar el siguiente botdn.

Editar Datos

Una vez dentro de esta seccion usted tendra la posibilidad de participar en estudios, tales como =»Ver mas noticias

calidad de vida, dependencia, consumo de medicamentos, o incluso manifestar su interés en donar
una muestra de sangre para el biobanco de enfermedades raras.

Todos estos procedimisntos estén preparados para que puedan ser utilizados desde este misme
portal de internet, utilizando &l usuario y password que se I ha facilitado a través del correo.

Para cualquier duda, consulte el documento situado en la columna de la izquierda titulado: Gula del
usuario (PDF)

Muchas gracias.

Atencicn: Le ragamos evite la utilizacién de las flechas de navegacion del navegador con el que esté
accediendo a esta aplicacion web.

= Enfermedades en las que se encuentra registrado

Mis Informacion Enfermedad

-

Enfermedad

Instituto de Salud Carlos Ill - Avda. Monforte e Lemos, 5, 28029. Madrid - Tel.: 91 822 2580 / 91 822 2043 - Fax- 91 387 78 95 registro.rarasg@isciii.es

El paciente una vez que se ha logado en el sistema al seleccionar la opcién registro de
pacientes/bisqueda pacientes accedera automaticamente a su registro de la enfermedad para
poder realizar modificaciones o acceder a informacion especifica de su enfermedad.

Los datos del Registro son los siguientes:

. Datos del Paciente

. Datos de la enfermedad (no modificable por el paciente)
. Documentos

. Diagnéstico

. Antecedentes Familiares

. Sintomas

11
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Registro Pacientes

4= Voiver

» Modificar Registro

Informacion adicional:

[

Paciente

Datos Personales del Paciente

| Primer Apellido (*} Segundo Apellido Nombre () Sexo () ‘

Desde el registro el paciente podra acceder ademas a las siguientes opciones situadas tanto en la
parte superior como en la inferior:

. Cuestionarios
. Biobanco

. Informacién

4.1 PESTANA DATOS DEL PACIENTE

En esta pestafia se recogen los datos del paciente del registro. Los datos de esta pestafia se
muestran en la imagen siguiente:

5 Informacién adicional:

5 Datos Personales del Paciente

Primar Apalida 1) Sequndo Apalide Nombra 01 sexat
[ il M=

Facha Nacimisnta () ARo Nacimiento  Mes Nacimients  Dia Nacimiento.

@ [

NI/ NIE  NIF i
000000004 @ [ 1@ | ]

cmsns copsns Nimaro da Seguridsd Secizl

[= @ [ 1@ [- @

Pais Hacimisnto () Pais Nacimianta (ALFA) () Provincia Nacimisnts (7) Poblacién Nacimianta ()
= e [ Maaria

Ingrasos (Euras/ Maz) Focha Ragistro

[selacciona v @ |[i012018805:29

5 Datos de Contacto del Paciente

Talifans 1 ¢ Talifona 2 Fax E-Mail

= Datos de Residencia del Paciente

Fai o Rasiduncia €1 s de Resdancia (ALFA) () Comunidad Auwtinoma Residancia (1 Bravinia Resdanci ()

R 9] ) = 2 e |
Nombra dat municipio 4 Rasidancie

i ~ | ]

1D niiclae de poblacién Nembra dal niclac e poblacién de Residancia

Fecoone = | ]

Poblacién Residencia () wr Nimara Escalera Piso. Latra

Madria 28023 ] [ ] ] [ ] [ |

Tiga Via (9 Dirazzidn Comelsta ()

[ ]

==

= Informacién adicional
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4.2 PESTANA DATOS DE LA ENFERMEDAD
En esta pestafia se muestran los datos de la enfermedad en la que esté incluido el paciente.

Si el paciente tuviera mas de una enfermedad rara en el registro, apareceria en esta pantalla
pudiendo cambiar de una enfermedad a otra desde esta pantalla para cumplimentar los datos
especificos de cada una de las enfermedades.

Esta pestafia no es modificable por el paciente solo muestra informacién de la codificacién de su
enfermedad.

4.3 PESTANA DOCUMENTOS

Muestra los documentos incluidos en el registro del paciente, el consentimiento informado firmado,
informes clinicos, pruebas, etc. Estos documentos solo son visibles por el personal autorizado del
registro y el paciente o tutor en el caso de menores.

Los documentos se pueden enviar al registro para que los suban a la aplicacion o subirlos
directamente el paciente o tutor (ver seccion 2.3 de este manual).

»Modificar Registro

& Informacion adicional:
[Comstionarioe | [Smbancn]

[ Pasients Enfenmedad  Documentos _Diagnistice ", Familisres *\ _Sintomas

= Documentos del paciente

[ Eraminare- | [ oot

= Arbol Genealdgico
Doeumantacién

5 Cribado Neonatal

B Informacién adicional

| Cumssionarics | | Gokanca | | informacién |

1nshtt0 0 Saud Canas I - Avaa. Wonforts 63 Lomoa, 5, 25075, Maad - Tel: 51
Incio | Contsctn | Accesibigad
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4.4 PESTANA DATOS DEL PROCESO DIAGNOSTICO

En esta pestafia se incluye la informacion relativa al proceso diagndstico de la enfermedad.

» Modificar Registro

© Informacién adicional:

>

<

<>

= Otros datos de diagnéstico

Cantra da Disgnéstica

&

[Salsceiona
Quras datos

>

<

Cancelar )| Guardar |

4.5 PESTANA ANTECEDENTES FAMILIARES

En esta pestafia se va incluyendo los antecedentes familiares del paciente indicando si el los
familiares estan afectados o no por la enfermedad.

» Modificar Registro

= Informacién adicional:

5 Antecedentes Familiares

En esta pantalla se tratariz de que £ntos amil ¢ usted © ¢l paciente (czs0 de no ser u
pacients) fectzdos por la misma = ol s=xo & parentesco en cads cazo. Si tiene varios
hijos. deber incluir tantzs veces esta opcié il é ¥ aguejados de Iz mismz patologia.

Tipe da Parantszen Afuctads

-
®5 O ]|

= Informacién adicional

| Cosstionarios | | Biskanca | | informasién |

Instfuto de Sabud Cerias I - Avds. Monforts ds Lemos, 5, 25025, Madrd -
Incio | Contsctn | Accesbigad

Se pueden afadir tantos familiares como se desee, en la parte inferior se va creando una lista con
los familiares incluidos. Estos familiares pueden ser modificados o eliminados.
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4.6 PESTANA SINTOMAS

La pestafia sintomas es la encargada de recoger los datos de los sintomas que presenta el paciente
para la enfermedad por la que se encuentra incluido en el Registro de Pacientes con Enfermedades
Raras.

Para cumplimentar los sintomas deben marcar los checks con los sintomas que presenta el
paciente.

La pantalla de sintomas se muestra en la siguiente imagen:

dVoher

» Modificar Registro

B Informacién adicional:

" Paciente . <D sstica s Familiares’  Sintomas

[ sisterna Nervioso Cantral [ sistama Muscular
[ Carstra [ sistama astac-articular

[] Grganos da los santidas O sistema Vascular

[] vista [ Grandss Vasos (artarias - vanas)

[ oide [0 Madianes y Pequahos Vasos

[ Sistama nervioso Pariférico O Tircidas

[ sensorial [ Paratirsidas

[ Metora [ Corazén

[ Pulmonas. [ Vasicula Biliar

[ Higada [ vias Biliaras.

[ Tracto digastive [ Péncreas

[ Eséfage [ eaze

[ Estdmags [ Suprarrenales

[ Intestina Dslgada [] Rifionas.

[ Intesting Grussa [ Wias Ranales

O Racte O vsiiga

[ Grganos Ganitalas Extarna [ Plagustas

[ Tasticulos O e

O ovarios [ Lesianes Ampsllasas

[ Gtero y Trampas [ Eritama

[ Préstasa y Vasiculas seminales [ Dascamacién

[ Aharacionas Sanguineas. [ Fitrosis

[ Gisbulos Rojos [] Diseaparidad fisics

[ Giébules Blancas [ Discapacidad Intalectual
[ Retraso Mantal

E Informacion adicional

[Cusstionario= | [Biobanen | [ Infarmacin |

inetibuta da - dvila 25025, Madrid -Tal. 151522 2043 - Fax: 31 357 78 55 roglebro rarasfiisciiLon
inicio | contacio | accesibliasn

4.7 BIOBANCO

En Biobanco, se muestra informacién sobre el Biobanco y el paciente puede consentir en donar
muestras.

Una vez donadas cuando se seleccione la opcion de biobanco aparecerd una lista con las muestras
de biobanco que tiene el paciente, asi como unas observaciones que se mostraran al paciente de
cada una de las muestras.

Desde esta misma opcion se le podran afiadir mas muestras al paciente de biobanco (El usuario
paciente no podra afiadir informacion)

15
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» Informacién Biobanco

2 Informacién importante

En esta pantalla, se le ofrece la posibilidad de expresar su deseo para que una muestra de la sangre del paciente pase a formar parte del biobanco de
enfermedades raras del Instituto de Salud Carlos Ill y a su vez farme también parte del registro de muestras de EURDBIOBANK {registro europeo de muestras
biolagicas de pacientes con enfermedades raras).

Esta donacidn seria muy importante para el futuro de la investigacién y todo el proceso estaria salvaguardado por &l propio Instituto de Salud Carlos IIl. A través
de Ia aplicacién se podria obtener informacién sobre los estudios en 05 que se la muestra o sus derivados participase.

Para aceptar estar en disposicin de donar esta muestra deberd marcar esta casilla SIN COMPROMISO ALGUNO. Si se acepta, nos pendriamos en contacto con
usted para ver la forma més sencilla de extraer esa muestra sin crearle muchos inconvenientes: Centra de salud, hospital dende acude a sus revisiones, etc).

La obtencién de la muestra es a través de un analisis de sangre de los que habitualmente se hacen en cualquier centro sanitario. Se extraeria, EN UN SOLO.
PINCHAZO, una cantidad que oscilaria entre 30 ml y 20 ml, dependiendo de Ia edad del paciente y esa sangre se procesaria para aislar ADN, ARN, células, suero 'y
plasma. En el caso de que el paciemte sea menor de edad la muestra de sangre extraida se reducird y estard en funcién del peso que tenga el sujeto en el
momento de la extraccitn.

En estos momentos sélo le estamos preguntando por si usted estuviera interesado en dar esa muestra de sangre, pero este interés no le supone ningdn
compromiso. Nosotros nos pondriamos en contacto con usted, le explicariamos de nuevo el procedimiento a seguir, le enviariamos el consentimiento informado y
sélo en el caso de que usted siguiera mostrando ese interés, acardariamos la fecha v el lugar para proceder a la extraccion.

[ Consiento en donar muestras. | Guardar consentir donacién de Muestras |

Cédigo de Donante Bio-e-Bank | | [cuargar]

Institute de Salud Carlos lll - Avda. Monforte de Lemos, 5, 28029, Madrid - Tel.- 91 822 2590 / 91 822 2043 - Fax: 91 387 78 95 registro raras@isciiies
Inicio | Contacto | Accesiblidad

4.8 CUESTIONARIOS

Al seleccionar esta opcién apareceran los cuestionarios que tiene disponibles el paciente para
cumplimentar. Pudiendo ver los que ya tiene completados como los que no tiene completados en

una lista.

La lista de cuestionarios serd una pantalla similar a la mostrada en la siguiente imagen:

Registro Pas
. . . 4=Volver
» Cuestionario del Paciente
= Informacién
Esta opcién es novedosa e intenta darle la oportunidad de participar en estudios a través del . D i de su enf dad tendra

acceso a ciertos cuestionarios. En general estos estudios trataran de evaluar la calidad de vida, el grado de dependencia, el consumo de
medicamentos y tam|
paciente.

n el consumo de recursos sanitarios. También existen cuestionarios para evaluar la calidad de vida del cuidador del
Cada cuestionario se analizaria de forma separada del resto, de forma que usted pusde decidir participar en uno de ellos y no en el resto, © bien
participar en todos.

Hay algunos cuestionarios cuya extensién pueden producitle cierto cansancio para rellenarlos de forma continuada. Por ello, i el paciente se cansa,
podra guardar lo que lleva rellenado y seguir otro dfa diferente.

Cuando el cuestionario haya sido rellenado, los datos quedarén almacenados asociados a una fecha, serdn analizados conjuntamente con el resto

de cuestionarios que rellenen otros enfermos que padecen la misma v los istis Y (para la
confidencialidad) se podran visualizar en otro drea de esta aplicacién que también llevard el nombre de cuestionarios y que se podrdn visitar
libremente por todos los pacientes. Cada paciente sélo podra ver los de los i i i asu

Finalmente, es posible que en un futuro y pasado algln tiempo, s le solicite rellenar de nuevo el mismo cuestionario. El objetivo de esta peticién
seria el poder evaluar la ganancia o deterioro de algunos de estos indicadores (calidad de vida, consume de medi etc)
segiin evolucicne la enfermedad. Este tipo de estudios no se han realizado hasta ahora en enfermedades raras y pueden resultar de mucha

impertancia para el future de la investigacion de su enfermedad.

B Cuestionarios Realizados

Fecha de actualizacion

oy 4 Evaluar Calidad de Vida y Utilizacion de Recursos Sanitarios - Pendiente 0 100
I) & Carga de Trabajo del Cuidador - Pendiente o 100
poN g Calidad de Vida (EUROQUOL 5-D) - Pendiente 14 100
oy Calidad de Vida para nifios (KidScreen 52) - Pendiente 8 8
pels Calidad de Vida para Padres (KidScreen 52) - Pendiente 8 18
oy 4 Calidad de Vida (SF-36) - Pendiente 14 100
pols Evaluzcion del Consumo de Medicamentas - Pendiente 0 100

Instituto de Salud Carlos Ill - Avda. Monforte de Lemos, 5, 28029, Madrid - Tel.: 1 22 2680 /91 822 2043 - Fax: 91 327 78 96 registro.raras @isch
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Para completar un cuestionario debe posicionarse sobre el icono editar del cuestionario que quiere

completar.

4.9 INFORMACION

Al seleccionar la opcion de informacion aparece una pantalla con pestafias en la que se muestra la
informacion relativa a la enfermedad (escogida para este Ejemplo).

Esta informacion se estructura en pestafias y seran las siguientes:

. Informacién y codificacion

. Medicamentos

. Algoritmos

. Asociaciones

. Cuestionarios de la enfermedad
. Centros Médicos

. Centros de Investigacion

. Enlaces de Interés

. Proyectos

. Estadisticas

Info. y Codif

2N

/f Enlaces de Interes . Proyectos .

Estadisticas.

-\

\i Cuest

B Datos CIE-10

\Q Cent Hédims\i Cent. Inuesﬂuadén\

Nombre Enfermedad

CIE-10

CIE-10 Ampliado

[ fa intersticial no especifica

| lgas

| [or

= Datos CIE-9

Informacién Enfermedad

CIE-9 Incicial

Descripeidn CIE-9 Inicial

[ |~

CIE-9 Final

Descripeion CIE-8 Final

[ P

= Arbol Geneal6gico

Documentacién

| Examinar...

e

& Cribado Neonatal

Documentacién

|| examinar...

B Datos OMIM
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Todas las pestafias tienen la misma estructura en la que aparece una lista con los datos especificos
de la enfermedad. En alguna pestafia se podra acceder a una imagen adjunta y a alguna URL a la
gue se accedera directamente.

En la siguiente imagen aparece una lista con los links de interés en la pestafia de asociaciones para
éste ejemplo. En ella si se pincha la opcién del enlace se accedera directamente al URL asociado.

[ info.y Codificacion ,_ Medi S itmos \_ Asoc s CuestE 1 CentMédicos *_Centlnvestigacion

Enlaces de Interes _Proyecios °\ _Estadisticas.

Descripeion 0 Enlace Documento

La Funcion Pulmonar en el Nifio - Neumoped  La Funcién Pulmonar en el Nifio - Neumoped Visitar
wE
i
Informaci6n Enf Intersticiales Pulm - chiLD  Informacién Enf Intersticiales Pulm - chiLD a) -
. ) Visitar
Found (En Inglés) Found (En Inglés) ChﬁD

pediatricas - Wiley (En Inglés) pediatricas - Wiley (En Inglés) @ B

Patologia Intersticial Pulmonar Crénica Infantil Patologia Intersticial Pulmonar Crénica Infantil H

- An Pediatr - An Pediatr Visitar
By
Neumopatias intersticiales infantiles SEAP  Neumopatias intersticiales infantiles SEAP  SOAPJAP  Visitar
; ) ; : + Visitar
difusas - Neumomadrid difusas - Neumomadrid L

Neumonfa intersticial - NORD Neumonia intersticial - NORD & Visitar

NORD
- ! 1 ! . el Visitar

difusas idiopaticas - Scielo difusas idiopaticas - Scielo b 'I';J )

Neumania intersticial no especifica - Humpath Neumonia intersticial no especifica - Humpath
(En Inglés) (En Inglés)

Neumonia intersticial no especifica - Elsevier Neumonia intersticial no especifica - Elsevier ﬂ Visitar

Neumonia intersticial no especifica - Seram  Neumonia intersticial no especifica - Seram  S@RAM  visiar

e e Vfisitar

Visitar

Neumonfa intersticial no especifica - HPC Neumonia intersticial no especifica - HPC
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