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前  言
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队列数据采集处理质量控制技术规范
1 [bookmark: _Toc17035]范围
本文件规定了中国国家罕见病注册系统（NRDRS）队列数据从采集、录入到处理的全流程质量控制的要求。
本文件适用于研究者、数据管理员及平台运维人员的数据采集与质量控制过程。

2 [bookmark: _Toc15823]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 35273-2020 信息安全技术 个人信息安全规范
WS/T 501-2016 电子病历与医院信息平台标准符合性测试规范
《中华人民共和国人类遗传资源管理条例》

3 [bookmark: _Toc28103]术语及定义
下列术语及定义适用于本文件。
3.1 数据标准化
统一数据格式、编码规则及度量单位。
3.2 必填项目
录入病例时必须完整填写的字段，分为框架表单和自定义表单两类。
3.3 数据后处理
对原始数据进行清洗、核查、整合等操作。
3.4 长期随访
针对罕见病自然史长、进展缓慢的特点，为描述疾病全貌和评估干预效果而设计的系统性、周期性数据收集与更新过程。
3.5 人类遗传资源信息
指来源于人体，含有特定遗传功能单位的材料（如器官、组织、细胞、核酸等）所产生的，以及基于这些材料通过测序、分析等产生的数据等信息资料。
4 [bookmark: _Toc195]数据采集要求
4.1 采集流程
4.1.1 多源数据整合
研究者应收集如下信息：
a) 收集患者在不同医疗机构的病历、特别是包含明确诊断依据（如详细的表型描述、基因检测报告、特异性生物标志物检测、特征性影像学及病理学资料）的关键文档；
b) 研究者需二次整理数据，补充缺失信息或修正错误。
4.1.2 表单设计
研究者应按如下要求进行表单设计：
a) 框架表单：包含基础信息、生存状态、生物样本等通用模块；
b) 自定义表单：研究者根据特定罕见病病种特点设计，必须涵盖能反映该病自然史与诊疗特点的模块，如“疾病分期/严重程度”、“特异性临床表现”、“长期并发症”及“长期随访”等。
4.2 原材料和辅料
4.2.1 表单设计格式要求
研究者应提交如下要求的表单格式：
a) 日期格式统一为 YYYY-MM-DD；
b) 数值型字段限制单位与范围；
c) 图像资料需标注拍摄时间、设备及检查部位。
4.2.2 必填项管理
研究者填写表单时应满足如下要求：
a) 框架表单必填项未完成时，系统限制提交并提示补填；
b) 自定义表单必填项比例≥80%，否则病例状态标记为 “待完成”。
4.2.3 人类遗传资源信息管理
涉及人类遗传资源信息的采集与处理，应满足以下要求：
a)   标识与知情同意：在数据采集表中须明确标识涉及人类遗传资源的信息项，并确保其采集已在获得患者/监护人针对人类遗传资源利用的专项知情同意范围内。
b) 合规性存储与传输：此类信息在系统中的存储与传输必须进行加密处理，并确保其操作符合《中华人民共和国人类遗传资源管理条例》中关于信息数据管理和出境的相关规定。
c) 使用审计：平台应建立该类信息访问与使用的详细日志，供合规审计。
5 [bookmark: _Toc1686]数据处理质量控制
5.1 数据标准化
数据标准化应满足如下要求：
5.1.1 一致性原则
a) 核心疾病、表型与结局变量的定义、编码应优先与国际罕见病研究通用标准（如Orphanet、OMIM、HPO） 对齐；
b) 多中心数据使用统一字典，避免术语歧义。
5.1.2 结构化处理
将非结构化数据（如影像报告）转换为结构化格式（如 JSON）。
5.2 数据核查
数据核查应满足如下要求：
5.2.1 完整性核查
a) 自动校验必填项完整性，生成缺失报告；
b) 人工审核非必填项的合理性（如逻辑矛盾）。
5.2.2 准确性核查
a) 基因检测结果需与罕见病特异性的权威遗传变异数据库（如ClinVar、HGMD Professional）或疾病知识库（如GeneReviews） 进行比对与临床意义解读；
b) 跨表单数据一致性校验（如出生日期与就诊年龄匹配）。
5.2.3 唯一性核查
通过姓名 + 性别 + 出生日期识别重复病例。
5.3 研究者资质管理
5.3.1 准入机制
研究者准入要求如下：
a) 研究者需由现有成员推荐，提交病例积累、学术成果等材料；
b) 平台管理组评估其临床能力与科研水平。
5.3.2 培训与考核
平台管理组应对研究者进行如下培训与考核：
定期开展数据采集规范培训，考核不合格者平台管理组暂停其权限。
5.4 伦理、隐私保护与研究者职责
数据处理全过程应遵循严格的伦理与隐私保护标准，并明确各角色职责：
a) 伦理审查基础：所有数据采集活动必须事先获得项目牵头单位及相关参与中心伦理审查委员会的批准，并确保使用经伦理审核通过的知情同意书。
b) 分角色职责：
1) 主要研究者（PI）：对研究整体的伦理合规性负首要责任。需确保研究方案、知情同意流程、数据安全计划符合伦理批件要求，并组织对所有参与研究者的持续伦理与法规培训。
2) 所有参与研究者（Sub-I）：必须接受并通过研究伦理、患者隐私保护（特别是罕见病可识别性风险）、《人类遗传资源管理条例》 及本技术规范的培训，签署保密协议，并严格在授权范围内访问和使用数据。
3) 数据管理员（DM）：负责执行具体的数据安全措施，包括严格的访问权限控制、数据去标识化质量核查、监控数据操作日志，并协助PI进行数据安全审计。
c) 特殊合规要求：若研究涉及人类遗传资源信息出境或向境外机构提供，PI须负责确保已依法完成相关行政许可或备案手续。
6 [bookmark: _Toc632]质量控制流程
研究者应按如下流程进行数据质量控制：
a) 数据录入：研究者按表单要求录入数据，系统实时校验格式；
b) 初步审核：平台自动筛查必填项缺失、格式错误等问题；
c) 二次核查：质控员人工审核数据逻辑一致性与医学合理性，对存疑数据发起质疑，研究者需在 72 小时内反馈；
d) 数据归档：通过审核的数据标记为 “已入库”，进入分析阶段。
[bookmark: _Toc18862][bookmark: _Toc21573]

附录A
[bookmark: _Toc23208]表A.1 数据质量核查清单
	核查维度
	核查内容
	核查标准

	完整性
	基本信息完整性（如姓名、身份证号、现居地信息等）
	确保所有必填项填写完整，无缺失值

	
	诊断信息完整性（如确诊诊断、诊断时间、诊断医院等）
	确保所有必填项填写完整，无缺失值

	
	治疗信息完整性（如治疗方式、病因治疗、非特异性治疗方式等）
	确保所有必填项填写完整，无缺失值

	
	诊断依据完整性（如关键表型描述、致病性基因变异编号、确诊性检查报告等） 
	确保所有必填项填写完整，无缺失值

	准确性
	基本信息准确性（如身份证号、邮编、手机号等）
	确保信息符合实际，如身份证号为18位有效证件号码、邮编为6位有效数字、手机号为11位有效号码

	
	诊断信息准确性（如确诊诊断、诊断时间、诊断医院等）
	确保信息符合实际，如确诊诊断符合卫健委颁布的121种罕见病目录、诊断时间在当前日期之前

	
	治疗信息准确性（如治疗方式、病因治疗、非特异性治疗方式等）
	确保信息符合实际，如治疗方式符合规定的选项、病因治疗符合规定的选项

	
	人类遗传资源信息合规性（如基因数据来源标识、知情同意范围匹配等）
	确保基因数据等人类遗传资源信息的采集、存储符合国家法规，标识清晰，知情同意完备。 

	一致性
	数据采集项的一致性（如数据类型、长度、精度、值域范围、单位匹配等）
	确保数据采集项与接口标准保持一致

	
	跨表数据的一致性（如不同表中相同字段的数据一致性）
	确保跨表数据一致，如不同表中相同字段的值一致

	及时性
	数据更新及时性（如诊断信息、治疗信息等）
	确保数据及时更新，如诊断信息、治疗信息在发生变化后及时更新

	重复性
	数据重复性（如患者基本信息、诊断信息等）
	确保数据无重复，如患者基本信息、诊断信息无重复记录

	逻辑性
	数据逻辑性（如发病年龄与首次发病时间、诊断时间与治疗时间等）
	确保数据逻辑关系合理，如发病年龄与首次发病时间一致、诊断时间在治疗时间之前

	
	随访时序逻辑（如首次症状出现时间 ≤ 诊断时间 ≤ 各次随访时间）
	确保疾病发展、诊疗及随访的时间线符合逻辑顺序。



[bookmark: _Toc28246][bookmark: _Toc12777]

附录B
[bookmark: _Toc12328]表B.1 病例注册状态定义表
	状态名称
	状态描述
	状态编码

	待提交
	病例尚未在系统中提交
	0

	已注册
	病例已在系统中完成提交
	1

	数据锁定
	病例数据已锁定，不再更新
	2

	数据删除
	病例数据被删除
	3





[bookmark: _Toc16914][bookmark: _Toc10399]

附录C
[bookmark: _Toc23652]表C.1 研究者资质评估表
	评估维度
	评估内容
	评估标准

	专业背景
	医学或相关专业背景（如临床医学、药学、生物学等）
	是否具备本科及以上学历

	
	罕见病相关专业培训记录
	是否有罕见病相关培训记录，如罕见病诊疗指南、罕见病注册系统培训等

	执业资格
	执业资格（如执业医师资格证、药师证等）
	是否持有有效执业资格证

	
	GCP证书（完成GCP培训并通过考试）
	是否持有有效的GCP证书

	研究经验
	罕见病研究经验
	是否具备3年以上罕见病研究经验，且至少参与过1项罕见病相关研究项目

	
	多学科协作经验
	是否有与多学科团队协作的经验，如与遗传学、病理学等学科协作

	机构资质
	所在医疗机构是否通过国家药监局的临床试验机构备案
	是否具备有效的备案号

	数据管理能力
	罕见病数据管理经验
	是否有罕见病数据管理经验，如数据收集、整理、分析等

	
	数据质量控制措施
	是否有明确的数据质量控制措施和流程

	伦理与合规
	研究伦理遵循能力
	主要研究者：需提供其组织并成功通过既往研究伦理审查的证明。
所有研究者：需提供近3年内完成的、涉及罕见病患者研究伦理或人类遗传资源管理的GCP或专项培训证书。

	[bookmark: _Toc20939][bookmark: _Toc23212]
	法律法规熟悉度
	所有研究者：需熟悉并承诺遵守《个人信息保护法》、《人类遗传资源管理条例》及罕见病诊疗相关法规政策。需通过相关问卷考核。





附录D
[bookmark: _Toc32713]图D.1 数据质疑与反馈流程图
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