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前  言

本文件按照GB/T 1.1—2020《标准化工作导则 第1部分：标准化文件的结构和起草规则》的规定起草。
请注意本文件的某些内容可能涉及专利。本文件的发布机构不承担识别专利的责任。
[bookmark: _GoBack]本文件由中国研究型医院学会临床数据与样本资源库专业委员会提出。
本文件由中国研究型医院学会归口。
本文件起草单位：。
本文件主要起草人：。
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队列发起、研究管理规范
1 [bookmark: _Toc27734]范围
[bookmark: _Hlk217566532]本文件规定了中国国家罕见病注册系统（National Rare Diseases Registry System of China,NRDRS）队列研究的发起、执行及终止全流程管理的要求。
本文件适用于研究群组、研究者及平台管理组的队列发起、执行、终止与归档的行为。

2 [bookmark: _Toc30547]规范性引用文件
下列文件中的内容通过本文件的规范性引用而成为本文件必不可少的条款。其中，注日期的引用文件，仅该日期对应的版本适用于本文件。不注日期的引用文件，其最新版本（包括所有的修改单）适用于本文件。
GB/T 33584-2017 数据管理能力成熟度评估模型
ISO 20000-1:2018 信息技术 服务管理 第 1 部分：服务管理体系要求

3 [bookmark: _Toc16768]术语及定义
下列术语及定义适用于本文件。
3.1 研究群组
多家机构为共同研究某一种(类)或某几种(类)罕见病而组建的多中心团队。
3.2 研究项目负责人 PI（Principal Investigator）
负责表单设计与群组管理。
3.3 研究助手
协助 PI 完成数据录入、随访等工作的成员。
3.4 临床注册登记
以描述疾病自然史、临床特征及预后为目标的多中心队列研究。
3.5 药物评价注册登记
针对罕见病药物疗效、安全性及长期影响评估的专项研究。
3.6 政策评价注册登记
评估罕见病相关政策（如医保报销、诊疗指南等）实施效果的研究。
3.7 核心数据集
为描述某罕见病最基本、最关键的临床特征与结局而定义的一组必填数据项，通常包括诊断信息、关键人口学因素、生存状态等。
3.8 扩展数据集
为满足特定研究目的（如药物评价、机制探索）而收集的非必填或条件必填数据项，如详细的量表评分、影像学信息、特定实验室检查等。
3.9 生物样本关联数据
记录与队列病例相关联的生物样本（如血液、组织、细胞系等）的存储、标识及可使用情况的信息。
4 [bookmark: _Toc22017]队列发起流程
4.1 研究者准入
4.1.1 申请材料
研究者应提供如下信息：
a) 个人简历；
b) 执业资格证书；
c) 团队病例积累（≥20 例）及研究计划。
4.1.2 审核流程
平台管理组进行如下审核流程：
a) 现有研究者推荐以及平台管理组评估资质；
b) 通过后台分配账号，设置角色权限。
4.2 表单创建
4.2.1 表单设计
研究者应按如下要求进行表单设计：
a) 表单结构应采用“核心数据集（必填） + 扩展数据集（非必填/条件必填）”的模块化设计。核心数据集用于确保疾病队列的基本特征可比性与数据完整性；扩展数据集用于支持特定的研究亚目标。
b) 自定义表单必须体现疾病特异性，至少应包含：
1. 符合国际或国内诊疗共识的核心诊断标准条目；
2. 该疾病特有的严重程度分级或功能量表（如适用）；
3. 关键的基因型/表型关联信息字段（如致病变异位点、基因型分类）；
4. 用于区分疾病亚型的特异性临床或实验室指标。
c) 自定义表单需注明与《罕见病目录》包含病种的对应关系，并标注研究类型（临床/药物评价/政策评价）。不同研究类型需包含特定字段（如药物评价需记录用药剂量、不良反应；政策评价需关联政策文件编号及实施时间）。
4.2.2 审批流程
平台管理组进行如下审批流程：
a) 研究者提交表单初稿；
b) 平台管理组协助研究者完善表单内容、提升表单规范性；
c) 为研究者开发电子化表单。
5 [bookmark: _Toc25108]研究执行管理
5.1 用户权限
5.1.1 研究者
研究者使用权限如下信息：
a) 录入、修改、删除本人所属的病例数据；
b) 导出脱敏数据；
c) 设置最多 3名研究助手，并分配数据录入权限。
5.1.2 群组组长
群组组长使用权限如下：
a) 管理群组数据，可查看群组内所有数据，但不可修改或删除；
b) 审核成员资质；
c) 定期提交质量报告。
5.2 数据管理
5.2.1 录入规范
研究者应遵循如下录入规范：
a) 遵循表单逻辑（如生存状态未填写则无法进入基线信息）；
b) 批量导入数据需通过完整性、格式及重复检查；
c) 不同研究类型的数据管理需遵循特定标准（如药物评价需符合《药物临床试验质量管理规范》，政策评价需纳入政策实施前后对比分析）。
d) 数据录入应遵循表单定义的必填项规则。系统应对核心数据集的必填项进行强制校验，确保基础数据质量。对于无法获取的扩展数据集信息，应明确标注“未知”或“未检测”，并记录原因（如：技术不可及、患者拒绝、临床未常规开展等）。
e) 鼓励但不强制对患者进行纵向多维数据采集，包括同一时点的多组学数据关联，以及不同时点的临床演进数据，以支撑疾病自然史研究。
5.2.2 随访管理
研究者应进行如下随访管理：
a) 定期更新患者生存状态；
b) 失访病例需标注原因。
5.2.3 生物样本信息管理
为促进罕见病临床数据与生物样本资源的整合利用，研究者应按如下要求报告与管理生物样本信息：
a) 信息登记：对于队列中已采集并存储在研究者所在机构生物样本库中的患者样本，研究者应在系统指定模块登记以下信息：
1. 样本唯一标识符（与所在机构生物样本库关联）；
2. 样本类型（如全血、血清、血浆、DNA、组织等）；
3. 采集日期；
4. 样本可用状态及剩余量；
5. 关联的知情同意范围（是否同意用于基因组学等特定研究）。
b) 检索与匹配：系统应提供功能，允许授权研究者根据临床特征（如疾病分型、特定基因突变）检索已登记有相关生物样本的病例列表，实现“数据-样本”的在线匹配与发现。
c) 调阅申请：研究者如需使用本机构或他机构保存的关联生物样本，应通过平台发起跨机构样本协作调阅申请，申请流程需包含科学目的说明、伦理审查批件、及样本使用协议，并由样本所有方审批。
5.3 群组协作
5.3.1 群组建立
研究者应遵循如下流程进行群组建立：
a) PI 申请建立群组；
b) 提交已有研究基础、已发表论著及未来研究计划；
c) 向同机构其他研究人员或其他机构研究人员发出邀请；
d) 签署群组协议。
e) 群组协议中应明确生物样本资源共享的原则、权限申请流程及研究成果分配机制。

5.3.1 质量控制
研究者和平台管理组应进行如下平台数据的质量控制：
a) 群组内数据每月进行质控，错误率超 5% 需整改。
b) 平台管理组每季度抽查群组数据质量。
5.4 随访管理
研究者应按如下要求进行随访：
a) 随访频率：根据研究类型制定最低随访频率（如每周/月/季度/半年/年度），需在表单创建阶段予以明确；
b) 随访方法：包括但不限于门诊复查、电话随访、APP远程随访等，需记录具体方式及执行人员资质；
c) 数据记录：随访数据需实时录入系统，与基线数据关联，确保逻辑一致性（如生存状态更新后需触发后续字段填写）；
d) 质量控制：群组组长需每月核查随访完成率，失访率超过预定限制需提交整改方案，平台管理组每半年抽查随访数据真实性；
e) 伦理合规：随访过程中需严格遵守患者知情同意原则，新增随访内容需重新获取伦理审批。
6 [bookmark: _Toc14602]研究群组终止与归档
6.1.1 终止条件
研究者终止研究需满足如下任一条件：
a) 研究目标达成、经费终止或数据质量持续不达标；
b) PI 提交终止申请，平台管理组审核后关闭群组。
6.1.1 数据归档
研究者应按如下要求进行数据归档：
a) 所有临床数据及关联的生物样本目录信息需永久备份。研究者可申请导出最终数据集及样本可用性清单。
b) 患者信息继续保密，如需后续研究需重新申请。













[bookmark: _Toc31432][bookmark: _Toc21573]

[bookmark: _Toc12777][bookmark: _Toc11538]附录A
表A.1  研究者用户申请表模板


国家罕见病注册系统（NRDRS v2.0）用户申请表

	[bookmark: OLE_LINK1]申请人姓名：
	性别：
	出生年月：
	职称：

	[bookmark: _Hlk25680908]所在医院：
	科室：
	所在地区：        省    市

	医师（药师）资格证书编号：
	执业资格证书编号：

	常用邮箱：
	微信号（选填）：

	手机号1：
	手机号2（选填）：

	个人简介（200-1000字）主要包括与罕见病临床与科研相关的内容



	申请人所在团队相关工作基础（200-1000字）包括罕见病种类名称及已经积累的病例数量
    


	申请人近5年发表的与所研究罕见病相关的临床或科研论著
    

	推荐人签名：
（推荐人为“罕见病临床队列研究”项目内PI）

项目组


                        年 月  日
	申请人计划参与的注册疾病表单名称：
(疾病名称列表见NRDRS网站首页“已注册疾病”)





用户注册成功后可根据工作需要在“添加助理”页面添加1-3个助理用户，需填写助理姓名、性别、出生年月、学历、常用邮箱、手机号等信息。

用户权限：
1、 群组组长可查看群组内研究者注册的病例数据；
2、 研究者之间（群组内和群组外）不能查看彼此的病例数据；
3、 研究者可查看助理用户的病例数据；
4、各级别用户只能修改自己注册的病例数据。

表A.2  研究者用户申请表填写说明
	字段
	填写说明

	申请人姓名
	[申请人姓名]

	性别
	[申请人性别]

	出生年月
	[申请人出生年月]

	职称
	[申请人当前职称]

	所在医院
	[申请人所在医院名称]

	科室
	[申请人在本单位科室]

	所在地区
	[申请人所在地区]

	医师（药师）资格证书编号
	[申请人医师（药师）资格证书编号]

	执业资格证书编号
	[申请人执业资格证书编号]

	常用邮箱
	[申请人常用邮箱]

	微信号
	[申请人微信号]

	手机号1
	[申请人常用手机号1]

	手机号2
	[申请人常用手机号2]

	个人简介
	[申请人罕见病临床与科研相关内容]

	申请人所在团队相关工作基础
	[申请人在罕见病领域的相关研究基础，包括目标病种名称及已积累的病例数量]

	申请人近5年发表的与所研究罕见病相关的临床或科研论著
	[申请人近5年发表的与所研究罕见病相关的临床或科研论著]

	推荐人签名
	[申请推荐人为"罕见病临床队列研究"项目内PI姓名]

	申请人计划参与的注册疾病表单名称
	[申请人计划参与的疾病表单名称]




附录B
[bookmark: _Toc22337]表B.1  新建疾病表单申请表模板

[bookmark: _Hlk25398998][bookmark: OLE_LINK2]国家罕见病注册系统（NRDRS V2.0）新建疾病表单申请表

	申请日期：  年 月  日

	已注册NRDRS系统PI用户姓名：

	所在医院：
	科室：

	疾病名称（临床常用名称）
NRDRS为罕见病注册平台，请提供属于罕见病范畴的疾病名称，并提供相关知识库或者文献依据
中文全称：
英文全称：
英文缩写：
疾病其他名称（选填）：
OMIM编码：
ORPHANET编码：
参考文献：

	疾病简介（300-500字）如果为一类疾病，请简述疾病特征、诊断方法和分型


	请仔细核对第一批罕见病目录疾病列表（附件1），注明表单所涉及疾病与目录中疾病的对应关系，包括对等、重叠、包含或者被包含等情况；如果不存在对应关系，请填写“无对应关系”


	申请人所在团队在该种/类罕见病领域相关的工作基础（300-500字）
已积累病例数量（要求病例数不少于20例）：

	申请人所在团队在该种/类罕见病方面近5年学术成果（论著、病例报告、专家述评、主编/参编专著）


	如果NRDRS系统中已有该种/类疾病表单，申请人仍希望新建表单，需注明原因



表B.1  新建疾病表单申请表填写说明

	字段
	内容

	申请日期
	[日期]

	已注册NRDRS系统PI用户姓名
	[PI姓名]

	所在医院
	[所在医院名称]

	科室
	[所在科室]

	疾病名称
	[临床常用疾病名称]

	中文全称
	[中文名称]

	英文全称
	[英文名称]

	英文缩写
	[英文名称缩写]

	疾病其他名称
	[疾病是否还有其他名称]

	OMIM编码
	[OMIM编码]

	ORPHANET编码
	[ORPHANET编码]

	参考文献
	[相关参考文献]

	疾病简介
	[疾病简介]



[bookmark: _Toc19915][bookmark: _Toc10399]

附录C
[bookmark: _Toc30038]表C.1  研究群组协议模板
	字段
	内容

	研究名称
	[研究名称]

	研究负责人
	[姓名]

	研究单位
	[单位名称]

	研究日期
	[开始日期]-[结束日期]

	研究目的
	[研究目的和目标]

	研究背景
	[研究背景和意义]

	研究方法
	[研究方法和设计]

	研究对象
	[研究对象的选择标准和方法]

	数据收集
	[数据收集的方法和工具]

	数据管理
	[数据的存储、保护和共享方式]

	伦理审批
	[伦理审批状态和编号]

	知情同意
	[知情同意书的状态和内容]

	参与者权利
	[参与者的权利和保护措施]

	参与者义务
	[参与者的义务和责任]

	退出机制
	[参与者退出研究的条件和程序]

	研究团队
	[研究团队成员及其职责]

	研究预算
	[研究预算和资金来源]

	研究进度
	[研究的时间表和里程碑]

	风险评估
	[研究可能面临的风险和应对措施]

	成果分享
	[研究成果的分享和发布方式]

	知识产权
	[研究成果的知识产权归属和使用规定]

	协议生效
	[协议生效的条件和日期]

	协议终止
	[协议终止的条件和程序]

	争议解决
	[争议解决的方式和机制]







[bookmark: _Toc24045][bookmark: _Toc20939]

附录D
[bookmark: _Toc17523]表D.1  数据质量评估报告模板
	数据质量评估
	内容

	基本信息
	报告编号
	

	
	评估对象
	

	
	评估周期
	

	
	评估单位
	

	评估指标
	准确性
	[数据与实际情况的一致性]

	
	完整性
	[数据是否完整，包括是否有遗漏、是否有错误等]

	
	一致性
	[不同数据来源之间的一致性]

	
	可靠性
	[数据是否可靠，是否存在数据篡改或造假的情况]

	
	时效性
	[数据的及时性，是否与实际情况相符]

	问题分析
	

	改进建议
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