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Diagnostyczne badanie genetyczne w nowotworach — realne mozliwosci i realne potrzeby

Analiza genetyczna jest obecnie rutynowym elementem postepowania w diagnostyce
nowotworow. Wiedza na temat specyficznych nieprawidtowosci genetycznych, obecnych w
komorkach nowotworu pacjenta, jest uzyteczna zaréwno dla lekarza patologa, jak i dla
lekarza Klinicysty. Badanie genetyczne w wielu przypadkach pozwala na ustalenie
wilasciwego rozpoznania, a W procesie leczenia- pomaga lekarzowi dokona¢ wyboru rodzaju i
trybu optymalnej terapii. W ostatnich latach nastgpil znaczny postep wiedzy w zakresie
genetyki nowotworow. W wielu rozpoznaniach proces diagnozowania nieodtgcznie obejmuje
charakterystyke genetyczna komoérek guza. W obszarze leczenia wprowadzane sa nowe leki
ukierunkowane molekularnie, a wigc planowanie terapii bezwzgl¢dnie wymaga oceny
obecnosci, badz braku okreslonych cech genetycznych. Ponadto postep wiedzy, dotyczacy
zmian genetycznych zwigzanych z powstaniem i progresja nowotworow, umacnia wage

oceny statusu gendw predyspozycji i genetycznych czynnikow prognostycznych.

Procedury diagnostyczne

W medycznym laboratorium diagnostycznym wykonywane sg badania in vitro
materiatu biologicznego, przy pomocy najlepszych dostgpnych srodkow i metod, a jakos¢
pracy laboratorium 1 wumiejetnosci personelu wptywaja bezposrednio na uzyskanie
wiarygodnego wyniku badania. W zakresie genetyki nowotworow badane sa: w nowotworach
sporadycznych nabyte (somatyczne) zmiany genetyczne, zas w nowotworach dziedzicznych

rowniez zmiany dziedziczne (germinalne), istotne w kontekscie leczenia.
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Rycina 1. Poziom detekcji zmian genetycznych i techniki diagnostyki genetycznej

Analiza KARIOTYPOWA:

Analiza ISH/FISH: Zaburzenia liczby Zaburzenia liczby i
kopii gendw, rearanzacje /fuzje struktury chromosoméw
genowe 71
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Analiza MOLEKULARNA:
Zaburzenia struktury
genu (mutacje), PCR,
sekwencionowanie NGS.,

DNA STRAND ’
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Zrédlo: Rycina zmodyfikowana B. Pierikowska-Grela za: https://www.nia.nih.gov/health/publication/genetics -
aging-our-genes/ how-can-we-find-aging-genes-humans

Badanie genetyczne w nowotworach polega na okresleniu obecnosci/rodzaju zaburzen
(mutacji, aberracji) odpowiedzialnych za powstanie/rozwoj lub/i przebieg choroby (Rycina 1).
W laboratoriach, w ktorych wykonywane sg badania technikami biologii molekularnej (PCR i
metody pokrewne) ocenia si¢ obecno$¢ specyficznych mutacji okreSlonych gendow,
zwigzanych z wrazliwoscig na leczenie celowane. W badaniach molekularnych stosowane sg
obecnie wysoce zaawansowane techniki, w tym sekwencjonowanie nowej generacji (NGS).
Do kanonu dostgpnych badan dotacza analiza mutacji w resztkowym (pozakomoérkowym)
DNA nowotworu, krgzagcym we krwi obwodowej pacjenta (CtDNA, cfDNA, cell-free
circulating tumor DNA) obok klasycznej analizy mutacji w DNA wyizolowanym z komorek
guza (blok  parafinowy). Obszar  cytogenetyki molekularnej (ISH/FISH,
niefluorescencyjna/fluorescencyjna hybrydyzacja in situ) dedykowany jest nie tylko
roznicowej diagnostyce guzow litych, ale tez diagnostyce roznicowej biataczek 1 chtoniakow.
Cytogenetyka klasyczna (analiza kariotypow prazkowych) stosowana jest z powodzeniem w

hematoonkologii, gdzie obecno$¢ specyficznych zmian struktury chromosomow w
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komoérkach nowotworu czgsto definiuje typ bialaczki, a takze pozwala prognozowac przebieg
choroby czy odpowiedz na zaproponowane leczenie. W obszarze réznych nowotworow
techniki te stosowane sg rowniez w trakcie monitorowania leczenia (uzyskanie remisji,

wznowa, nabycie opornosci).

Procedury jakosci

Fundamentalne znaczenie w procesie diagnostyki genetycznej ma jako$¢ wykonanych
oznaczen 1 ich profesjonalna interpretacja, na rowni z prawidlowym wykorzystaniem
uzyskanych danych genetycznych przez lekarzy klinicystow.

Badanie genetyczne uzyteczne klinicznie powinno by¢ wykonane przez do§wiadczone
laboratorium, zatrudniajace wysoko wykwalifikowanych specjalistow, legitymujacych sie
odpowiednimi uprawnieniami zawodowymi, za pomocg certyfikowanych i zwalidowanych
metod diagnostycznych. Istniejg roznice w szczegétowych wymaganiach dla laboratoriow
genetycznych o specyficznych profilach badan, jednak mozliwe jest ustanowienie wspdlnych
zasad ich dziatania w celu zapewnienie wlasciwego poziomu $wiadczonych ustug
medycznych. Konieczne jest doprecyzowanie tych wymagan wobec laboratoriow,
wykonujacych badania genetyczne 1 ustanowienie skutecznych mechanizmow kontroli.

Uzyskany wynik badania genetycznego powinien by¢ zawsze rozpatrywany w
kontekscie klinicznym. Dlatego podstawowe znaczenie ma wspotpraca i wzajemna wymiana
informacji pomiedzy genetykiem-diagnosta a lekarzem patologiem, jak i pomigdzy
genetykiem-diagnostg a lekarzem klinicysta.

Dziatania, podjete przez Krajowego Konsultanta ds. Genetyki Klinicznej wraz ze
srodowiskiem genetykéw (Polskie Towarzystwo Genetyki Cztowieka), pracujacych
bezposrednio w obszarze diagnostyki onkologicznej oraz dziatania podj¢te w ramach Polskiej
Koalicji Medycyny Personalizowanej (PKMP) maja wspolny cel: zapewnienie wysokiej
jakosci wykonywanych badan genetycznych oraz umozliwienie bezpiecznego dostgpu
uprawnionych pacjentéw do wykonywanych badan genetycznych.

Polskie Towarzystwo Genetyki Czlowieka prowadzi certyfikacje laboratoriow
diagnostyki genetycznej, potwierdzong nadaniem certyfikatu laboratorium rekomendowanego

przez PTGC (http://ptgc.pl/certyfikaty-ptgc/). Komisja ds. Standaryzacji Laboratoriow
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powotana przez Konsultanta Krajowego ds. Genetyki Klinicznej sformutowata Wytyczne dla
Laboratoriow diagnostyki genetycznej guzow litych (http://ptgc.pl/wp-
content/uploads/2016/07/Wytyczne_Onkologiczne.pdf; Nowotwory (Journal of Oncology,
2016,1(2),184-189). W ramach Komisji Jakosci PKMP, kontynuowano te prace, rozszerzajac
zakres zalecen na obszar onkologii i hematoonkologii. Powstaty dokument okresla minimum
formalnych wymagan wobec laboratorium diagnostyki genetycznej w zakresie pomieszczen
laboratoryjnych, sprzetu laboratoryjnego do wykonania oferowanych badan diagnostycznych,
stosowanych  wyroboéw (odczynniki, testy, itp.) i metod diagnostycznych, zgodnych z
aktualng wiedzg oraz zawodowych kwalifikacji personelu. Wskazuje rowniez na wymogi w
zakresie jakoSci udzielanych $wiadczen, kontroli jako$ci prowadzonych badan
diagnostycznych, wtasciwych warunkéw i bezpieczenstwa pracy, ochrony danych osobowych
i koniecznosci uzyskania $wiadomej zgody pacjenta na badanie genetyczne. Wytyczne
okreslaja powyzsze kryteria w kontek$cie obowigzujacych w Polsce aktéw prawnych,
dotyczacych czynnos$ci dziatalno$ci leczniczej 1 diagnostyki.

Przedmiotem dyskusji Komisji byly tez sposoby wprowadzenia formalnych mechanizméw

kontroli w tym zakresie.

Finansowanie badan genetycznych

Ochrona zdrowia stanowi jedng z najwrazliwszych sfer spotecznych i ekonomicznych
zycia. Jej najwazniejszym celem jest uzyskanie jak najlepszego efektu zdrowotnego,
realizowanego poprzez wdrazanie optymalnych opcji leczniczych. Z kolei prawidtowe
0szacowanie ponoszonych naktadéw jest niezb¢dne dla okreslenia wskaznika efektywnoSci
kosztowej, co pozwala na wybdér najbardziej optymalnej strategii zdrowotnej oOraz
wyeliminowanie nieuzasadnionych kosztow w miejscach udzielania swiadczen. Jasnym jest,
ze prawidlowa diagnostyka nowotworu z uzyciem nowoczesnych metod badawczych wymaga
naktadow finansowych, jednak przektada si¢ pozytywnie na osiggane efekty leczenia. Koszty
badan genetycznych u pacjentéw onkologicznych sg wysoce zrdéznicowane, zaleznie od uzytej
techniki badawczej 1 liczby/rodzaju wykonanych oznaczen, niezbednych dla uzyskania

jednoznacznego, klinicznie uzytecznego wyniku.
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Procedura medyczna

Definicja procedury medycznej opiera si¢ na opisaniu procesu diagnostyczno-
leczniczego, w ktérym =zasadnicza role odgrywa gléwna czynno$¢ medyczna, bedaca
podstawa udzielenia $wiadczenia i jednocze$nie stajgca si¢ przedmiotem obrotu pomig¢dzy
pacjentem/lekarzem a platnikiem. Nalezy mie¢ na uwadze, ze kazdej wiodgcej procedurze
leczniczej towarzyszy konieczno$¢ wykonania dodatkowych $wiadczen, w tym z obszaru
diagnostycznego. Standaryzacja procesu medycznego stuzy nie tylko analizie calkowitych
kosztow, ale rowniez ocenie optymalnego czasu leczenia i oszacowaniu ryzyka zwigzanego z
wykonywaniem danego $wiadczenia. Wdrazane algorytmy czy procedury postgpowania
dotyczg najczesciej pojedynczych czynnosci czy etapdw i dopiero mapowanie catego procesu
medycznego pozwala na $ciste okreslenie poczatku i konca udzielania §wiadczenia, opisanie
liczby i rodzaju uczestnikéw, rodzaju niezbednych dokumentéw oraz sposobu rozliczania
$wiadczenia z ptatnikiem. Jest to swoista wizualizacja dziatah medycznych, odbywajacych sig¢

szpitalach czy przychodniach.
Rodzaje finansowania diagnostycznych badan genetycznych

Do stycznie 2017 r. badania diagnostyczne genetyczne mogly by¢ rozliczane w
ramach umowy Swiadczenia Odregbnie Kontraktowane (5.10.0000041). Warto$¢ punktowa
swiadczenia wynosita 45 pkt, co $rednio przektadalo si¢ na kwote 450 zt. Rozliczeniu
podlegaty zarowno badania wykonane na materiale tkankowym i cytologicznym pobranym w
trakcie biezacej hospitalizacji, jak 1 badania wykonane na materiale archiwalnym, wcze$niej
pobranym, pochodzacym z uprzedniej hospitalizacji lub dostarczonym przez chorego/rodzing
W niektorych sytuacjach klinicznych w przypadku konieczno$ci wykonania oznaczenia
RNA/DNA za pomocag badan molekularnych (PCR/PFGE) do rozliczenia wykorzystywane
byto $wiadczenie w ramach Ambulatoryjnej Opieki Specjalistycznej-5.03.00.0000021
wykrywanie RNA/DNA za pomocg badan molekularnych (PCR/PFGE) - warto§¢ punktowa
28 pkt (Srednia wartos¢ pkt 10 zt).
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W takiej strukturze finansowania $wiadczen istotnym problemem byto pokrycie
kosztow diagnostycznych badan genetycznych dla potrzeb kwalifikacji do leczenia w ramach
programu lekowego. Zmiany molekularne w komoérkach nowotworowych bedace podstawsg
rozpoczgcia terapii w ramach programu lekowego wystepuja W stosunkowo matym odsetku.
Przyktadowo w NDRP czestos¢ wystgpowania mutacji EGFR szacuje si¢ na ok. 10-35% a
rearanzacji genu ALK na ok. 3-7%, w raku piersi nadekspresja receptora HER-2 wystepuje u
20% pacjentow. Oznacza to, ze w praktyce nalezy wykona¢ badania u wszystkich chorych z
danym rozpoznaniem patomorfologicznym, kwalifikowanych do leczenia w ramach
okreslonego programu lekowego tak, aby ostatecznie rozpoczaé je u okoto 10 - 20%
pacjentow.

Od 1 stycznia 2017r. w zarzadzeniu Nr 129/2016/DSOZ Prezesa Narodowego
Funduszu Zdrowia z dnia 30 grudnia 2016 r. zmieniajacego zarzadzenie w sprawie okreslenia
warunkéw zawierania 1 realizacji umow w rodzaju leczenie szpitalne (zwane dalej
zarzqdzeniem 129/2016) przedstawiono nowa mozliwos$¢ rozliczania badan genetycznych u
chorych hospitalizowanych (Rycina 2, Tabela 1). Wprowadzenie nowego produktu
finansowego, spowodowato potrzebg okreslenia zakresu refundowanego badania, bedacego
kompromisem pomigdzy zaleceniami miedzynarodowych gremiow eksperckich (w tym
aktualne wytyczne WHO), kosztochtonnoscig tych badan, a bezposrednig uzyteczno$cig
kliniczng w warunkach polskich. Aby uzyska¢ spodziewane korzysci, kluczowym jest
zarowno doprecyzowanie realnych wskazan obszaru klinicznie uzytecznych badan
genetycznych dla poszczegdlnych nowotwordw 1 grup pacjentéw, jak tez opracowanie
optymalnego systemu korzystania z mozliwosci finansowania tych badan w lecznictwie
zamknigtym. Stad w Zzarzgdzeniu 129/2016 refundacja zostala dedykowana dla
wyspecyfikowanych rozpoznah ICD-9, a mozliwos$¢ rozliczenia ograniczona do przypadkow,
gdzie materiat do badania genetycznego zostaje pobrany od pacjenta w trakcie hospitalizacji,
w ramach ktérej zostata réwniez podjeta decyzja o wykonaniu badania genetycznego
(skierowanie). Tak wiec podstawowym warunkiem rozliczenia §wiadczenia jest pobranie
materiatu do badania genetycznego podczas hospitalizacji, z rOwnoczesnym postawieniem

rozpoznania z listy ICD 10 w zat. nr 7 do zarzqdzeniu 129/2016.
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Rycina 2. Nowe produkty rozliczeniowe
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Zarzadzenie 129/2016/DS0Z
z dn. 30 grudnia 2016r.

w sprawie okredlenia warunkdw zawierania

i realizacji umdw w rodzaju leczenie
srpitalne

katalogu produktéw do sumowania
zafgcznik 3 [zal. 1 ¢)

dodano nowe produkty rozliczeniowe:

# Podstawowe badania genetyczne w charobach nowotwarowsych
[ kod 5.53.01.0005001) 12 pht

# Todone badania genetyczne w chorobach nowotworowsych
[ kod 5.53.00.000500%) 24 phkt

# Taawansoviane badania genetyczne w chorobach nowotworowych
[kod 5,53.01.0005003) 45 pkt

MOZLIWOSE SUMOWANIA TYLKD Z KATALDGIEM 1a
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Tabela 1.
ZAKRESY
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@© L .
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5 w kategorii szczegétowej (zgodnie z
ﬁ zaleceniami postepowania
3 diagnostycznego w nowotworach
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2 badania genetyczne z katalogu
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I kontraktowanych odrebnie
3 - nie mozna wykazywac tacznie z
S produktami o kodach:
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Zrédio: zat.nr 3; katalog do sumowania Ic, Zarzgdzenia Nr 129/2016/DSOZ Prezesa NFZ z dnia 30.12. 2016




Tabela 1 c.d.
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Kod produktu
Nazwa produktu rozliczeniowego
Warto$¢ punktowa

ZAKRESY

chirurgia dziecieca

chirurgia klatki piersiowej / chirurgia kl.p. dla dzieci

chirurgia onkologiczna / chirurgia onko. dla dzieci

choroby ptuc / choroby ptuc dla dzieci

endokrynologia/ endokrynologia dla dzieci

gastroenterologia / gastroenterologia dla dzieci

ginekologia onkologiczna

hematologia

onkologia i hematologia dziecieca
onkologia kliniczna

neurochirurgia/ neurochirurgia dla dzieci

otorynolaryngologia/ otorynolaryngologia dla dzieci

urologia/ urologia dla dzieci

tryb jednodniowy/ tryb realizacji $wiadczeri

Hospitalizacja/ tryb realizacji swiadczeri

Uwagi

katalog 1 a

7z

Mozliwo$é sumowania

24

5.53.01.0005002
Ztozone badanie genetyczne w chorobach
nowotworowych

- obejmuje zakres badan okreslonych w
Ip.2 zat. nr 16 - co najmniej jedno z badan
wskazanych w kategorii szczegotowe;j
(zgodnie z zaleceniami postepowania
diagnostycznego w nowotworach
ztosliwych rekomendowanymi przez polskie
towarzystwa naukowe),

- produkt do rozliczenia w dacie
hospitalizacji podczas, ktérej pobrano
materiat do badania, nie wczesniej niz po
otrzymaniu jego wyniku,

- nie mozna faczy¢ z produktem o kodzie:
5.10.00.0000041 z zakresu badania
genetyczne z katalogu Swiadczen
zdrowotnych kontraktowanych odrebnie
- nie mozna wykazywac tacznie z
produktami o kodach: 5.53.01.0005001,
5.53.01.0005003

45

5.53.01.0005003
Zaawansowane badanie genetyczne w
chorobach nowotworowych

- obejmuje zakres badan okreslonych w Ip.
3 zat. nr 16 - co najmniej jedno z badan
wskazanych w kategorii szczegotowej
(zgodnie z zaleceniami postepowania
diagnostycznego w nowotworach
ztosliwych rekomendowanymi przez polskie
towarzystwa naukowe),

- produkt do rozliczenia w dacie
hospitalizacji podczas, ktérej pobrano
materiat do badania, nie wczesniej niz po
otrzymaniu jego wyniku,

- nie mozna faczy¢ z produktem o kodzie:
5.10.00.0000041 z zakresu badania
genetyczne z katalogu Swiadczen
zdrowotnych kontraktowanych odrebnie

- nie mozna wykazywac tacznie z
produktami o kodach: 5.53.01.0005001,
5.53.01.0005002

Zrédlo: zal.nr 3; katalog do sumowania Ic, Zarzqdzenia Nr 129/2016/DSOZ Prezesa NFZ z dnia 30.12. 2016
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W obecnej sytuacji, wybdr S$ciezki rozliczeniowej badan  genetycznych,
wykonywanych w ramach diagnostyki chorob nowotworowych, zalezy od kilku zasadniczych

elementdéw, opisanych ponize;j.
Rodzaj materiatu badanego

Zaleznie od rodzaju materiatu ( archiwalny lub aktualnie pobrany w ramach procedury
diagnostycznej; w trakcie hospitalizacji lub porady ambulatoryjnej) istniejg nastgpujace
mozliwosci:

a) material pobrany podczas hospitalizacji - rozliczenie $§wiadczenia do sumowania

(zat. 1 ¢) w oparciu 0 zarzqdzenie 129/2016 (tab. 1)

b) material dostarczony z innego osrodka lub pobrany w osrodku podczas innej
hospitalizacji (tzw. materiat archiwalny: bloczki i szkietka) — rozliczenie w ramach
umowy W rodzaju $wiadczenia odrebnie kontraktowane (5.10.00.0000041)

Kompleksowa diagnostyka genetyczna chorob nowotworowych 45 pkt
Ambulatoryjna Opieka Specjalistyczna:

a) materiat archiwalny (bloczki i szkietka) dostarczony z innego o$rodka—

rozliczenie w ramach umowy — $wiadczenia odrgbnie kontraktowane

b) material pobrany podczas porady (5.03.00.0000021)- wykrywanie RNA/DNA za
pomocg badan molekularnych (PCR/PFGE) - 28 pkt

Miejsce wykonania badania

Prawidlowe rozliczenie powyzszych $wiadczen wymaga przede wszystkim wskazania

miejsca wykonania badania w rozumieniu osrodka. Miejsce wykonania oznacza¢ bedzie:
1) badanie genetyczne wykonane w osrodku (szpital, ambulatorium) lub

2) badanie genetyczne wykonane przez firm¢ zewnetrzng na podstawie zawartej
umowy.
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W pierwszym przypadku niezbgdne jest okreslenie umiejscowienia pracowni
genetycznej (laboratorium diagnostycznego) w strukturze organizacyjnej os$rodka. W drugim
przypadku konieczne jest zawarcie przez osrodek umowy z zewnetrznym laboratorium
diagnostycznym (firma zewngtrzna), speiniajgcym przede wszystkim kryteria jakosSci
wykonywanych oznaczen. W tym wypadku nalezy pamigtac, ze przepis art.27 ust.7 z dnia 15
kwietnia 2011 ustawy o dziatalnosci leczniczej wskazuje, ze zarbwno podmiot ktory zleca i
podmiot ktéry wykonuje $wiadczenie sg odpowiedzialne za wynik. Podmiot zlecajacy
zobowigzany jest do takiego wyboru oferenta, ktory zapewni odpowiednig jakos$¢
wykonywanej ustugi: w tym wypadku dokona prawidtowego oznaczenia. Co prawda polski
ustawodawca wyraznie wylaczyl stosowanie przepisow o zamoOwieniach publicznych do
nabywania przez podmioty lecznicze $wiadczen zdrowotnych w okreslonym zakresie lub
okreslonej dziedzinie medycyny (art. 26 ust. 5 ustawy o dziatalnosci leczniczej), jednak z
punktu widzenia prawa europejskiego sa to zamowienia na ustugi spoleczne, ktére podlegaja
regulacjom unijnym, o ile warto$¢ zamawianych ustug przekracza réwnowarto$¢ w ztotych
kwoty 750.000 EURO, netto.

W odniesieniu do nabycia sprzg¢tu i odczynnikéw diagnostycznych, zastosowanie
znajduja regulacje dotyczace zamowien publicznych. Nalezy mie¢ rowniez na uwadze, ze
przepis artykutu 76 ust. 2 Dyrektywy Parlamentu Europejskiego i Rady 2014/24/UE z dnia 26
lutego 2014r. w sprawie zamowien publicznych, uchylajgca dyrektywe 2004/18/WE (Dz.Urz.
U.EL 94/65 z dnia 28.03.2014) wskazuje na konieczno$¢ uwzglednienia potrzeby
zapewnienia jakosci, ciaglosci, dostgpnosci, przystepnosci, mozliwosci korzystania z ushug 1
ich kompleksowosci. W ramach ustanawiania specjalnej procedury udzielania zamoéwien na
ushugi spoleczne 1 inne szczegoélne ustugi, dyrektywa pozwala takze na wprowadzenie
ograniczenia kryteridow korzysci finansowej, sklaniajacych instytucje zamawiajace do wyboru
oferty najkorzystniejszej ekonomicznie. Istotnym kryterium jest wigc relacja jakosci ustugi do
jej ceny, a wybdr oferty powinien przebiega¢ z uwzglednieniem kryteriow jakosci i

zrownowazonego charakteru ustug spotecznych.

W oparciu o powyzsze, Wybdr miejsca wykonywania badania genetycznego
podyktowany powinien by¢ nie tylko czynnikami ekonomicznymi, a limitujace znaczenie
powinna mie¢ najlepsza osiggalna jako$¢ procesu diagnostycznego. Istotne znaczenie ma tu
rébwniez czynnik czasu od zlecenia do uzyskania wiarygodnego wyniku badania
genetycznego, szczeg6lnie istotny u pacjentdéw z choroba nowotworowg. Zasadne jest, aby

byt to jeden z krytycznych warunkow wyboru oferty. U znacznej czesci pacjentow,
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szczegoOlnie w przypadku guzow litych, diagnostyczny materiat tkankowy jest przekazywany
do zaktadu patologii. Do pracowni genetycznej opracowany materiat (bloczek parafinowy)
dociera dopiero po ocenie patomorfologa, jako material zawierajacy komoérki nowotworowe
(zakwalifikowany do badania). Przed wyborem miejsca wykonywanych badan, nalezy wiec
dokona¢ kalkulacji zar6wno opoznien w uzyskiwaniu ostatecznego wyniku badania,
spowodowanych koniecznos$cia (niekiedy wielokrotnego) przesylania materialu do

wyspecjalizowanych pracowni/zaktadéw jak i ekonomicznego wymiaru zlecanych badan.

W przypadku chorob uktadu krwiotworczego materiat w postaci zywych, §wiezo
pobranych komorek (szpik, krew, itd.) bedzie przesytany bezposrednio do pracowni
cytogenetycznej. Wiarygodnos¢ uzyskanego wyniku zalezy tu, obok kluczowej kompetencji
laboratorium, od kondycji komorek dostarczonych do badania, zaleznej zaréwno od czasu jaki

i warunkow transportu materiatu biologicznego.

Zgodnie z zapisami Zarzadzenia Prezesa NFZ nr 129/2016 mozliwo$¢ rozliczania badan
diagnostycznych genetycznych zostata przypisana wielu zakresom zarowno zachowawczym
jak i zabiegowym (Rycina 3). W przypadku hospitalizacji do radioterapii czy chemioterapii

$wiadczenia te nie moga by¢ sumowane z tymi produktami.

Rycina 3. Zakresy swiadczen

W ZAKRESIE:
‘/chirurgia onkologiczna: hospitalizacja/ hospitalizacja-pakiet onkologiczny
Za rzadzenie 129/2016/DSOZ ‘/chirurgia klatki piersiowej: hospitalizacja/ hospitalizacja- pakiet onkologiczny
30 grudnia 2016r. ‘/chirurgia onkologiczna dla dzieci: hospitalizacja/ hospitalizacja- pakiet onkologiczny

\/chirurgia dziecigca: hospitalizacja/ hospitalizacja- pakiet onkologiczny

‘/onkologia i hematologia dziecieca: hospitalizacja/ hospitalizacja- pakiet onkologiczny

’/choroby ptuc/choroby ptuc dla dzieci- hospitalizacja pakiet onkologiczny

Zatacznik nr 3
katalog do sumowania 1c ’/endokrynologia: hospitalizacja/ hospitalizacja pakiet onkologiczny

v gastroenterologia: hospitalizacja/ hospitalizacja-pakiet onkologiczny
Zatacznik nr 5 (zat. nr 3b) \/ginekologia onkologiczna: hospitalizacja/ hospitalizacja-pakiet onkologiczny
katalog produktéw onkologicznych — pakiet v hematologia: hospitalizacja/ hospitalizacja-pakiet onkologiczny

onkologiczny v neu rochirurgia: hospitalizacja/ hospitalizacja-pakiet onkologiczny

‘/onkologia kliniczna: hospitalizacja/ hospitalizacja-pakiet onkologiczny
‘/otorynolaryngologia: hospitalizacja/ hospitalizacja-pakiet onkologiczny
v urologia: hospitalizacja/hospitalizacja-pakiet onkologiczhy
DODANO:
5.53.01.0005001 Podstawowe badania genetyczne w chorobach nowotworowych

5.53.01.0005002 Ziozone badania genetyczne w chorobach nowotworowych
5.53.01.0005003 Zaawansowane badania genetyczne w chorobach nowotworowych
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Rozliczajac badania diagnostyczne genetyczne jako procedury do sumowania z JGP
(Jednorodne Grupy Pacjentéw) nalezy pamigtaé, ze niezbednym warunkiem jest aby w
dokumentacji medycznej zawarto uzasadnienie konieczno$ci hospitalizacji chorego, w trakcie
ktorej odbylo si¢ pobranic materialu diagnostycznego. W praktyce oznacza to, ze
$wiadczenia, ktore moglyby by¢ udzielone na poziomie ambulatorium, nie moga byc¢

finansowane z zakresu lecznictwa szpitalnego.

Skierowanie na diagnostyczne badanie genetyczne

Nalezy pamigta¢, ze zawsze podstawa wykonania jakiegokolwiek badania
diagnostycznego jest skierowanie wystawione przez lekarza (Rycina 4, Rycina 4a). Jest to
bardzo wazny dokument zar6wno w punktu widzenia chorego, lekarza jak i pracownika
laboratorium genetycznego. Stanowi istotne zrédlo informacji o chorym jak réwniez o
procesie chorobowym (rozpoznanie, stopien zaawansowania). Zgodnie z  §9 ust.2,
obowigzujacego Rozporzgdzenia Ministra Zdrowia w sprawie rodzajow, zakresu i wzorow
dokumentacji medycznej oraz sposobu jej przetwarzania wzmiankowane skierowanie,
powinno zawiera¢ co najmniej nastgpujace informacji:

1) oznaczenie podmiotu wystawiajgcego skierowanie, zgodnie z § 10 ust.1 pkt 1;
rozporzadzenia

2) oznaczenie pacjenta, zgodnie z § 10 ust. 1 pkt 2; rozporzadzenia

3) oznaczenie rodzaju przedsigbiorstwa podmiotu, do ktérego kieruje si¢ pacjenta;

4) rozpoznanie ustalone przez osobe kierujgca;

5) inne informacje lub dane, w zakresie niezb¢dnym do przeprowadzenia badania,
konsultacji lub leczenia;

6) date wystawienia skierowania;

7) oznaczenie osoby kierujacej, zgodnie z § 10 ust. 1 pkt 3.

Rozporzadzenie Ministra Zdrowia z dnia 23 marca 2006 r. (Dz.U.2016.1665)
zmieniajace rozporzadzenie W sprawie standardéw jakosci dla medycznych laboratoriow
diagnostycznych i mikrobiologicznych w zataczniku 4 ,,Standardy jakosci dla laboratorium W

zakresie czynnosci laboratoryjnej genetyki medycznej oraz laboratoryjnej interpretacji i
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autoryzacji wyniku badan” okresla jeszcze bardziej szczegdlowo zawarto§¢ formularza

zlecenia badania genetycznego.

W czesci Il ,Standardy w zakresie wykonywania badan genetycznych dla celow

zdrowotnych w niehematologicznych nowotworach nabytych ™ sg to:

1) dane pacjenta:

2)

3)
4)
5)
6)

7)

8)

9)

a) imi¢ i nazwisko pacjenta,
b) numer PESEL, a w przypadku osoby nieposiadajacej numeru PESEL— date
urodzenia oraz nazw¢ 1 numer dokumentu potwierdzajgcego tozsamos¢,
c) numer identyfikacyjny pacjenta (w przypadku braku danych, o ktorych mowa
w litaib),
d) miejsce zamieszkania albo oddziat szpitalny,
e) okreslenie sposobu kontaktu z lekarzem lub klinikg, Iub zakladem
patomorfologii oraz z pacjentem (np. telefon, faks, e-mail),
pieczec i podpis lekarza zlecajacego badanie lub imi¢ i nazwisko oraz nazwa i numer
dokumentu potwierdzajacego tozsamo$¢ innej osoby upowaznionej do zlecenia
badania,
dane jednostki zlecajacej badania,

rodzaj zleconego badania genetycznego,
date wystawienia zlecenia badania genetycznego,

miejsce przestania wyniku badania, jezeli jest inne niz okreslone w pkt 1 lit. d, lub
dane osoby upowaznionej do odbioru wyniku badania,

rodzaj materialu i jego pochodzenie (miejsce pobrania) oraz peilne rozpoznanie
patomorfologiczne,

date pobrania materiatu od pacjenta oraz dat¢ i godzing dostarczenia materiatu do
zakladu patomorfologii 1 postawienia rozpoznania patomorfologicznego z oceng
odsetka komorek nowotworowych,

dane lekarza patomorfologa stawiajacego rozpoznanie oraz dane zakladu
patomorfologicznego, w ktorym postawiono rozpoznanie,

10)date i godzing przyjecia materiatu do laboratorium wykonujacego diagnostyke

genetyczna,

11)wskazanie do wykonania badania oraz istotne dane kliniczne pacjenta:

a) kliniczne rozpoznanie choroby,

b) informacje o przeszczepieniu szpiku lub transfuzji, w przypadku gdy zrodtem
materiatu jest krew lub szpik,

c) informacje o dotychczas stosowanym leczeniu,

d) inne istotne informacje kliniczne, ktore mogg mie¢ wplyw na rodzaj
prowadzonej diagnostyki genetycznej.

Prawidlowo wystawione skierowanie jest jednym z warunkow sfinansowania badania przez

NFZ .
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Rycina 4. Przyktadowy formularz skierowania na badanie genetyczne

Jednostka zlecajaca Skierowanie do:

Nazwa i oznaczenie jednostki
‘ Zecajqcej | NAZWA, OZNACZENIE JEDNOSTKI REALIZUJACE]

NA DIAGNOSTYCZNE BADANIE GENETYCZNE

DANE PACJENTA WYPELNIA LEKARZ ZLECAJACY

PRIORYTET: rutynowy [Jcito []DILO
WYBOR PLATNIKA | TRYBU ROZLICZANIA
Materiat pobrany w trakcie tej samej hospitalizacji co zlecenie: TAK D NIE
NFZ leczenie szpitalne Nr 129/2016/DS0Z I:‘ $wiadczenie odrebnie kontraktowane ]:I Ambulatoryjna opieka specjalistyczna
ROZLICZA KLINIKA SOK ROZLICZA LABORATORIUM AOQS ROZLICZA AMBULATORIUM
inny [] ustuga komercyjna ] badanie kiiniczne [Tinne

DANE PACJENTA WYPEENIA LEKARZ KIERUJACY

Pteé ID Oddz. Woj. NFZ
G L1«
imie [ nazwisko pacjenta M

PESEL PID

ROZPOZNANIE
podejrzenie pdznej wznowy srodotrzewnowej GIST PDGFRA?

ICD 10 (pie¢ znakow)

c| 4|8 -
[ ] Guz pierwotny [X] przerzutiwznowa [ ]| przed leczeniem [ | w trakcie leczenia
Wskazanie do badania jw
ZLECONE BADANIE WYPEENIA LEKARZ KIERUJACY
Molekularne (mutacje somatyczne) Geny: cKIT, PDGFRA
MATERIAL BADANY WYPELNIA LEKARZ KIERUJACY
[ Bloczek parafinowy NUMER BLOCZKA/PREPARAT
) ) [] Krew obwodowa (ctDNA)
Rodzaj materiatu:
inny materiat materiat operacyjny
Uwagi:
Czy uzyskano zgode pacjenta na: Data
wykonanie badania genetycznego i transmisje wynikéw badan drogg 31-05-2017 prof.dr hab.n.med
przetwarzanie danych oscbowych? | elektroniczna? hi . N\sz:h i Kologi
chirurgia ogolna, chirurgia onkologiczna
X|TAK NIE X|TAK NIE
I:l ]:[ oznaczenie | podpis lekarza ™
KWALIFIKACJA MATERIALU DO BADANIA WYPELNIA LEKARZ PATOLOG
I:l BLOCZEK PARAFINOWY NUMER BLOCZKA NUMER BADANIA

[ ] NNy maTERIAL

UWAGI: Data
%
UTKANIE
NOWOTWOROWE
wpisa¢ odsetek komorek
nowotworowych oznaczenie lekarza patologa™
zaznacz wiasciwe * oznaczenie — nazwisko i imie, tytut zawodowy, specjalizacje. numer prawa wykonywania zawodu. podpis

-16 -




C POLSKA KOALICJA
MEDYCYNY PERSONALIZOWANEJ

Rycina 4a. Przyktadowy formularz skierowania na badanie genetyczne

Nazwa, oznaczenie jednostki Patomorfologia ze zgoda pacjenta
kierujgcej
Kod identyf.: 000000018616-09-036 Nowe zlecenie
Planowy, na 16/06/2017 12:30,
Data zlecenia: 16/06/2017 12:30 HISTO - Pracownia Biopsyjna
Pacient: ... e imiona rodz.:....cccceeveeevnrinreneen
PESEL: oottt ettt (6 ) | S
AIES:e et
Ptatnik: NFZ
Jedn. kier.: Poradnia Pulmonologiczna NKP: 4612/11, NFZ: 07
AKEUAINIE Wi e
EGFRB Mutacje EGFR (Pracownia Biopsyjna) 16127185

Zgoda pacjenta na badanie molekularne:  TAK

Zgoda pacjenta na badanie molekularne: TAK

W razie braku zgody, BADANIE NIE ZOSTANIE WYKONANE

specjalista pneumonolog

Warunkiem wykonania kazdego badania, a w szczeg6lno$ci badania genetycznego jest
uzyskanie $swiadomej zgody pacjenta. W przypadku diagnostycznych badan genetycznych
ustawodawca nie zwolnit podmiotu leczniczego z obowigzku pobierania zgody. Zgodnie z
zatgcznikiem do rozporzgdzenia Ministra Zdrowia z dnia 23 marca 2006 r. (Dz.U.2016.1665)
zmieniajgcym rozporzqdzenie w sprawie standardow jakosci dla medycznych laboratoriow
diagnostycznych i mikrobiologicznych uzyskang zgode nalezy dotaczy¢ do skierowania na

badanie.
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1.4. Do zlecenia jest dolgczany formularz zgody na wykonanie badania genetycznego,
podpisany zgodnie z wust. 1.5. pkt 5, albo zezwolenie sadu opickunczego na
przeprowadzenie badania genetycznego.

1.5. Formularz zgody na wykonanie badania genetycznego zawiera:

1) dane pacjenta:
a) imie i nazwisko,
b) date urodzenia,
¢) numer PESEL, a w przypadku osoby nieposiadajacej numeru PESEL — nazwe
i numer dokumentu potwicrdzajacego tozsamosé;

W przypadku badan wykonywanych w obszarze guzéw litych, wystarczajace jest przekazanie
jednoznacznej informacji o uzyskaniu takiej zgody do laboratorium diagnostycznego, za$
oryginatl zgody pacjenta pozostaje w dokumentacji chorego w jednostce zlecajacej badanie
(Zat4. Czgs¢ W, pkt 1.3. "Zgoda na wykonanie badania genetycznego jest czescig
indywidualnej dokumentacji wewnegtrznej pacjenta i nie musi byé dostarczana do

laboratorium wykonujgcego diagnostyke genetyczng").

Rozliczenie ustugi

Po wykonaniu badania niezbe¢dne jest rozliczenie ustugi. Ze wzgledu na fakt, ze sg to
$wiadczenia do sumowania z JGP powyzsze rozliczenie powinno nastapi¢ w miejscu, gdzie
nastgpito pobranie materiatu tj. w oddziale szpitalnym i moze by¢ dokonane po zakonczeniu
hospitalizacji. Nie ma uzasadnienia dla przedluzania pobytu chorego w szpitalu do momentu

otrzymania wyniku.

Analizujac przyktadowy formularz skierowania na badanie genetyczne nalezy zwroci¢
uwage na okreslenie ptatnika i wybor trybu rozliczenia, jako elementow podstawowych dla
aspektu finansowego badania, w potaczeniu z diagnoza (pigciopunktowym kodem ICD-10) z
obszaru wskazanego przez zal. nr 7 zarzgdzenia nr 129/2016. W obszarze merytorycznym
niezbg¢dne jest precyzyjne okreslenie parametréw badania (jego rodzaj /poszukiwana zmiana

genetyczna).

Nalezy pamigta¢, ze W przypadku zlecanych badan genetycznych kod ICD- 9 jest
obecnie tozsamy dla wszystkich ustug tj. 99.999 (pozostate procedury, inne). Wynikajacy z
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tego stanu rzeczy brak mozliwo$ci zréznicowania zastosowanych procedur diagnostycznych
na poziomie katalogu ICD-9 jest powaznym utrudnieniem w procedurze rozliczania takich
badan. Zmiana tego stanu jest postulowana przez srodowisko diagnostow - genetykéw. Grono
ekspertow, skupionych przy Krajowym Konsultancie ds. Genetyki Klinicznej, opracowato
zestaw diagnostycznych badan cytogenetycznych i molekularnych dla korekty katalogu
kodow ICD-9, przez wprowadzenie zréznicowanych procedur w obszarze AA. Badania

laboratoryjne i inne w dodanym punkcie Z: Badania genetyczne.

Rozliczajac wykonane badanie genetyczne nalezy mie¢ na uwadze, ze kluczowym
elementem majacym wplyw na rozliczanie §wiadczenia jest miejsce pobrania materialu oraz
miejsce wystawienia skierowania. Rycina 5 obrazuje aktualne mozliwosci rozliczenia badan
genetycznych, w oparciu o obowigzujace zasady kodowania §wiadczen i mozliwoSci
finansowania $wiadczen przez NFZ. Zwraca tu uwage zréznicowanie wartosci finansowej
punktu w ramach poszczegélnych rodzajow rozliczen. Aktualnie wycena NFZ badan
genetycznych jako §wiadczen do sumowania wynosi 52 zt za 1 pkt, w przypadku §wiadczen
SOK ok. 10 zt z 1 pkt, natomiast w AOS dla procedury o kodzie $wiadczenia
5.03.00.0000021 "wykrywanie RNA/DNA za pomocg badan molekularnych (PCR/PFGE)"
w trybie ambulatoryjnym, warto$¢ punktowa swiadczenia wynosi 28 pkt x ok. 10-11 zt /pkt .

Nalezy mie¢ na uwadze, ze przekazane do konsultacji spotecznych projekty zarzadzen
Prezesa NFZ zakladaja zmian¢ wartosci punktowej $wiadczen rozliczanych w ramach JGP,
AQS oraz SOK.

-19 -



C POLSKA KOALICJA
MEDYCYNY PERSONALIZOWANEJ

Rycina 5.
[ ROZLICZENIE BADAN GEMETYCZNYCHW UMOWACH ]
gi | Badania molekularne, FISHSISH, | . Badania r!"'J‘IEkmamE'. ||5H.'r|5H: analiza | l T‘,'“EU e |
E g analiza kariotypowa J kariotypowa, predyspozyje ;
2 \
EE Materiat utrwalony (blok parafinowy, his-pat) Materisd utrwaleny (blok parafinowy, his-pat} | Materisd utrwaleny (blok parafinowy, his-pat} .
g3 Eywe komarki pobrane do badania {spik, krew i) | | Zywe komdrki pobrane do badania jsepik, keewitd] | | 2ywe komdrki pobrane do badania (sepa, ke ied )

W trakicke abecne| hospitalizac)i Mi& ma Znaczenia Mie ma znaczenia
_ ™)
TRYB HOSPI TALIZACIA
HOSPITALIZACIA TRYE JELHODMIOWY AMBULATORYINY
JEDMODNICWY AMBLLATORFINY

TRYE REALIZACH
SWIADCTEMIA

| ! :

- y
= sl zen n SWIADCZENIA ODREBMIE KONTRAKTOWANE AMEBULATROYINA OPIEKA SPECIALISTYCZ
2 g Bad;r;le podstawowe 5.53.01.0005001- 2ok | < 40 0o ooomo4 - kompleksowa 5.03.00.0000021 - wykrywanie
N E B. Zozcont 3.53.01.0005002- 24 pid. diagnostyka genetyczna chordb RNAJDNA 23 pemoca badar
= = B zaawansowane 3.53.01.0005003 aspe. || nowotworowych- 48 ke malekularmych (PCR/PFGE) — 28 phe.
=3
gy, | m— e — [ ey A i = i
| B e il | o | B = LN [ W el W

Przy rozliczeniu $wiadczenia w rodzaju badania genetyczne niezbgdne jest
prawidlowe opisanie calego procesu tj. jego przebiegu od momentu wystawienia skierowania
do otrzymania wyniku badania. Takie precyzyjne planowanie umozliwi  poprawnosé
rozliczenia procedury, a to z kolei moze przetozy¢ si¢ na uniknigcie problemow z natozona
przez NFZ walidacja. W przypadku stwierdzenia nieprawidtowosci przez NFZ, osrodkowi

grozi konieczno$¢ zwrotu niezaleznie otrzymanych srodkow.
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SCHEMAT POSTEPOWANIA- BADANIA GENETYCZNE W LECZMNICTWIE SZPITALMNYM

Rycina 6.
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Aktualnie, wycena NFZ badan genetycznych jako $wiadczen do sumowania wynosi:
,podstawowe badania genetyczne”-12 pkt, ,zlozone badanie genetyczne”-24 pkt,
,Zaawansowane badanie genetyczne”-48 pkt (x 52 zt za pkt), natomiast w przypadku

$wiadczen rozliczanych w ramach SOK 45 pkt (x ok. 10 zt za pkt).

W przypadku badan genetycznych, rozliczanych jako §wiadczenie do sumowania,
faktycznym osrodkiem powstawania kosztow bedzie pracownia genetyczna, wykonujaca
badanie (wykonawca procedury medycznej). Pamigtaé nalezy przy tym, ze przychdd z
rozliczenia badania genetycznego z NFZ pojawi si¢ w innym osrodku tj. w oddziale, gdzie

wydano skierowanie i gdzie bedzie rozliczone swiadczenie (Rycina 6).

Prawidtowe opisanie technologii wykonania procedury badania genetycznego
pozostaje w gestii pracowni genetycznej, wykonujacej badanie (lub nastgpujace po sobie
badania) u danego pacjenta. W przypadku kosztéw bezposrednich zasadne begdzie opisanie
przecigtnego rzeczywistego kosztu zuzytych materiatow, uznanych przez dany zaktad opieki
zdrowotnej za wysokocenne, poniewaz pozwoli to na oszacowanie kosztu typowego

wykonania jednostkowej procedury w okresie sprawozdawczym.

Okreslenie rodzaju badania (badanie proste, ztozone czy zaawansowane) jest

faktycznie mozliwe dopiero po caltkowitym zakonczeniu procedury diagnostycznej 1
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uzyskaniu ostatecznego wyniku w pracowni genetycznej. Dopiero w tym momencie bedzie

mozliwa rowniez pelna ocena poniesionych naktadéow 1 wskazanie procedury do rozliczenia.

Takie podejscie pozwoli nam na okreslenie kosztu $wiadczenia kompleksowego dla danego

pacjenta, przy zachowaniu wskazan diagnostycznych, wiasciwych dla danego rozpoznania

(patrz Rycina 7).

Rycina 7.

Wykaz badan genetycznych w chorobach nowotworowych

(ICD-10: C15 - C20, C34, C38, C40, C41, C43, C47, C48, C49, C50, C56, C57, C64, C69, C70, C71, C72, C73, C74,
C82, C 83, C85, €88, C90.0, C90.1, €90.2, C91.0, C91.1, C92.0, C92.1, D33, D45, D46, D47, D76, z

rozszerzenieniami do pieciu znakéw)

Zakres badan

Lp.
s genetycznych

Kategoria szczegétowa

Proste badanie
genetyczne

1.1 Analiza kariotypu w komérkach nowotworowych przy uzyciu jednej metody prazkowej

2.1 FISH2/ISH?3 (fluorescencyjna hybrydyzacja in situ) do komdrek nowotworowych z zastosowaniem
jednej sondy DNA lub sondy z zestawem kontrolnym

3.1 Prosty test

Analiza jednej lub kilku mutacji wykrywanych w od jednego do 6 amplikonéw przy uzyciu reakcji PCRY/
sekwencjonowania Sangera / prostych zestawéw diagnostycznych

lub analiza ekspresji / obecnosci genu lub kilku gendw (w tym gendw fuzyjnych) przy uzyciu metody
real-time PCR (RQ-PCR).

Ztozone badanie
genetyczne

1.2 Analiza kariotypu w komdrkach nowotworowych przy uzyciu dwu lub kilku metod prazkowych

1.3 Analiza kariotypu w komdrkach nowotworowych przy uzyciu jednej metody prazkowej z
réwnolegta analizag FISH? z uzyciem 1-2 sond

2.2 FISH2/1SH3 do komdrek nowotworowych z zastosowaniem zestawu sond (od 2 do 3 sond)

2.3 FISH? do komorek nowotworowych z zastosowaniem zestawu sond (od 1 do 2 sond) z réwnolegta
analiza kariotypu

2.5 C-Ig-FISH (Cytoplasmic Immunoglobulin FISH) ocena statusu kilku genéw w wyodrebnionej
populacji plazmocytéw (zestaw sond zgodnie z zaleceniami klinicznymi)

3.2 Ztozony test

Analiza 6-40 amplikondw metoda sekwencjonowania Sangera lub NGS

lub analiza przy uzyciu prostej reakcji PCRY z dodatkowym zastosowaniem Southern Blot

lub badanie mutacji dynamicznych

lub analiza duplikacji/delecji

lub analiza metylacji

lub zastosowanie mikromacierzy (metylacyjne, ekspresyjne, chip-on-chip)

Zaawansowane
3. badanie
genetyczne

1.4 Analiza kariotypu w komdrkach nowotworowych przy uzyciu jednej metody prazkowej z
réwnolegtymi badaniami analiza FISH z uzyciem >2 sond lub z badaniem molekularnym

2.4 FISH/ISH23) do komdrek nowotworowych z zastosowaniem zestawu co najmniej 4 sond lub z
zastosowaniem co najmniej 3 sond z réownolegtym badaniem molekularnym

3.3 Test zaawansowany

Profil ekspresji gendw GEP (Gene Expresion Profiling) - rézne zestawy diagnostyczne dedykowane
poszczegdlnym nowotworom

lub sekwencjonowanie NGS (powyzej 40 amplikondw)

Y - badanie metodg PCR lub modyfikacjami tej metody (RT-PCR, RQ-PCR, nested-PCR, real time PCR i inne)

2)

- oznaczenie FISH uzyte w tabeli oznacza fluorescencyjna hybrydyzacja in situ

3) - oznaczenie ISH uzyte w tabeli oznacza niefluorescencyjna hybrydyzacja in situ (np. CISH, SISH i metody pokrewne)
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Podsumowanie

Prawidtowa diagnostyka nowotworu z uzyciem nowoczesnych metod badawczych
wymaga nakladéw finansowych, ale ich rozwazne dystrybuowanie przetozy si¢ wprost na
skutki leczenia. Korzyscig dla pacjenta jest mozliwo$¢ zastosowania nowoczesnych opcji
terapeutycznych. Dla systemu finansowania ochrony zdrowia — optymalne, oparte na faktach
planowane procesu terapeutycznego zmniejszy straty wynikajace z przypadkowego,
nieskutecznego stosowania drogich terapii, w tym wymierne oszczedno$ci w wydatkach na
terapic lekowe ukierunkowane molekularnie (wyeliminowanie niewtasciwej kwalifikacji do
leczenia). Utatwiony dostgp do badania genetycznego powinien wigc skutkowaé poprawa
skutecznosci leczenia, a niekiedy mozliwo$cig powrotu do zdrowia, aktywnos$ci zawodowej i
spotecznej pacjentow z choroba nowotworowa. Nowoczesne podejscie do rachunku kosztow
w szpitalu preferuje §wiadome zarzadzanie iloscia 1 efektywnos$cig zasobow, poprzez rzetelne
mapowanie  proceséw  diagnostyczno-leczniczych w  o$rodkach 1 szczegdlowe
ewidencjonowanie stosowanych technologii medycznych. Szczegdtowe opisanie zwigzkoéw
transakcyjnych, jakie zachodza w szpitalu, optymalizuje przychody i koszty jak rowniez
pozwala na kompleksowe wykorzystanie zasobow jednostek medycznych.

Obecne rozwigzanie sposobu refundacji badan genetycznych w chorobie
nowotworowej, mimo iz niedoskonate, stanowi z pewnoscig krok w dobrym kierunku. Nalezy
tu podkreslic, ze w obecnych warunkach ekonomiczno-finansowych, rzetelne
udokumentowanie udzielonych §wiadczen medycznych nabiera ogromnego znaczenia. To ono
stanowi bowiem podstawe dla zwigkszenia efektywnosci alokacji zasobow, poprzez analize
kosztow 1 korzysci, z uwzglednieniem elementu dostgpnosci do $wiadczen oraz jakosci
udzielanych ustug zdrowotnych. Ekonomiczna efektywnos¢, okre§lana przez najwyzsza
warto$¢ stosunku efektu do nakladu, nie moze by¢ oddzielona od efektow zdrowotnych.
Niezbedna jest wigc ekonomiczna ocena dostgpnych technologii medycznych, w powigzaniu
z uzyskiwanymi wynikami klinicznymi.

Przedstawiajac niniejsze Zalecenia mamy nadzieje, ze pomogg one osrodkom
medycznym w uzyskaniu dostgpu do wysokiej jakosci genetycznych badan diagnostycznych,
a rozwazne 1 precyzyjne stosowanie istniejacych narzedzi finansowania pozwoli na coraz

skuteczniejsze leczenie naszych pacjentow z chorobg nowotworowa.
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