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SERVICIOS DIRIGIDOS A:

Organizaciones de pacientes

UNA RED PARA
MEJORAR LA VIDA DE

Sociedades cientificas

Grupos de investigacion
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| AFECTADAS POR UNA -
ENFERMEDAD RARA /

@ Share4Rare

Un proyecto colaborativo disefiado por y para los pacientes

para avanzar en la investigacion de las enfermedades raras
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Registros de Historia natural
pacientes de la enfermedad
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Creacion y validacion Estudios de calidad
de escalas de vida
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Carga de la
enfermedad
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Correlacién de imagen

clinica con datos
reportados por pacientes
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‘ SERVICIOS DE INVESTIGACION

~N

Registros de pacientes

Recoleccién de informacién sobre salud,
percepcién, experiencia de los pacientes,
para crear bases de datos robustas y utiles.

Permiten conocer mejor la enfermedad y a
los pacientes asociados, detectar
necesidades y hacer un seguimiento de los

Gcientes de manera prospectiva )

Creacién y validacién
de escalas
Desarrollo de herramientas especificas

para medir sintomas, progresion o impacto
de la enfermedad con rigor cientifico.

Validacién de la herramienta en una
muestra de pacientes segmentada por

~N

Historia natural
de la enfermedad

Estudios que permiten entender cémo
evoluciona una enfermedad rara a lo largo
del tiempo, desde los primeros sintomas
hasta sus etapas avanzadas.

Qiagnéstico, edad, pais o idioma.
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Calidad de vida

Anélisis de como una enfermedad afecta el
bienestar general y la percepcién de salud
de los pacientes.

Pueden ser estudios transversales a todas
las EERR o de un diagndstico concreto.
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Carga de la enfermedad

Evaluacion del impacto fisico, emocional,
social y econdmico que una enfermedad
rara tiene sobre los pacientes y sus
familias.
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Correlacién de imagen

clinica con datos
reportados por pacientes

Vinculacién de datos médicos de
imagen (como resonancias magnéticas)
con informacidn proporcionada
directamente por los pacientes para una

\ comprension integral. )
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. SERVICIOS DE INVESTIGACION

DISENO DEL ESTUDIO IMPLEMENTACION ONLINE DIFUSION DE RESULTADOS

Configuracion en la plataforma online Devolucion de los resultados
Traduccién a otros idiomas Elaboracion de infografias
Reclutamiento: Invitacién a usuarios de Share4Rare Preparacién de webinar informativo
Segmentacion por paises Soporte en la publicacion cientifica
Soporte y acompaiiamiento técnico
Iteraciones de los cuestionarios

Disefio de cuestionarios
Tamafo muestral
Variables estadisticas
Elaboracién del protocolo
Equipo investigador

ANALISIS ESTADISTICO

Asesoramiento estadistico

Pseudoanonimizacién de datos

Tratamiento de los datos por especialistas en ciencia de datos
Informe de resultados

COMITE DE ETICA SJD

Apoyo en la elaboracién y envio de la documentacion
(Solicitud de evaluacion, protocolo, documento de
consentimiento informado, memoria econémica, etc.)
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‘ SERVICIOS DE INVESTIGACION - Ejemplos

Registros de pacientes Creacidn y validacién de escalas Correlacién de imagen

clinica con datos reportados

Repositorio de escalas validadas disponibles: .
por pacientes

o Observatorio de pacientes con DAAT:

Estudio prospectivo. Duracion 3 afios.

Impulsado por la Asociacién Alfa-1
Espafia (déficit de alfa-1 antitripsina)
con el objetivo de estudiar la
evolucion de determinados aspectos
sobre su salud y la percepcién de la
atencidn recibida.

Calidad de vida

o Estudio observacional sobre los

beneficios de usar el calzado
barefoot en nifios con
epidermdlisis bullosa. Impulsado
por la Asociacion DEBRA Piel de
Mariposa.

PROMIS Pediatric Item Bank v2.0 — Pain
Interference;

Neuro-QOL Item Bank v1.0 —Pediatric Social
Relations

NeuroQolL scale on paediatric mobility;
Neuro-QOL Scale v1.1 -Ped. Upper Extremity
Function

Neuro-QOL Scale v1.1-Ped. Lower Extremity
Function

Neuro-QOL Item Bank v1.0 —Ped. Social
Relations

PROMIS® Pediatric Item Bank v2.0 —
Depressive Symptoms

PROMIS® Pediatric Item Bank v2.0 — Anxiety —;

OVAMA questionnaires on
symptoms/appearance;

OVAMA questionnaires on satisfaction with
treatment

SF-36 Health measures;

Sleep Disturbance Scale for Children: SDSC;
Pediatric Sleep Questionnaire (PSQ);

Brief Infant Sleep Questionnaire (BISQ);

Morisky Medication Adherence Scale (MMAS).

» Estudio piloto de la correlacion
genotipo-fenotipo de la estructura
cerebral en sindrome de Rett.
Huella radiolégica de MECP2.
Objetivo principal: Identificar
patrones radiolégicos en pacientes
pediatricos con RTT, observados en
resonancias magnéticas (MRI), con
el fin de acelerar la sospecha
clinica de RTT.

Objetivos secundarios: Conocer si
el fenotipo radiolégico se
correlaciona con la gravedad de las
pacientes mediante los
cuestionarios RSSS y RSBQ.



e

Propuesta de valor

e Entorno privado y seguro

e Opciodn de incorporar idiomas
diversos

e Liderazgo de un centro de
investigacion de prestigio mundial

e Aprobacién del CEIM- FSID

o Transferible a enfermedades que
No sean raras

o Analisis estadistico de resultados

e Devolucion de resultados a los
participantes
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