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Opinia Rady Przejrzystosci
nr 1/2015 z dnia 5 stycznia 2015 .
o projekcie programu polityki zdrowotnej Ministra Zdrowia ,,Program
badan przesiewowych noworodkdw w Polsce na lata 2015-2018”

Rada Przejrzystosci pozytywnie opiniuje projekt programu polityki zdrowotnej
Ministra Zdrowia ,Program badan przesiewowych noworodkow w Polsce na
lata 2015-2018”, pod warunkiem uwzglednienia uwag Rady.

Uzasadnienie

Projekt stanowi kontynuacje programu realizowanego w latach 2009-2014,
polegajgcego na wstepnej identyfikacji chorob  wrodzonych (wad
metabolicznych) u wszystkich noworodkéw, za pomocq diagnostyki
biochemicznej, przed wystgpieniem objawdw klinicznych, co pozwala na
wczesne rozpoczecie leczenia.

Realizowany w latach ubiegtych program obejmowat badania w kierunku
identyfikacji 23 chorob. Byty to: fenyloketonuria, hipotyreoza, mukowiscydoza
oraz 20 wrodzonych rzadkich wad metabolizmu. Projekt zaktada poszerzenie
badan przesiewowych o kolejnych 7 jednostek chorobowych. Sq to: wrodzony
przerost nadnerczy, deficyt biotynidazy, wady metabolizmu aminokwasow
(argininobursztynuria, argininemia, , tyrozynemia typu Il, cytrulinemia typu 1)
oraz ttuszczow (deficyt mitochondrialnego biatka tréjfunkcyjnego).

W panstwach Unii Europejskiej wszystkie noworodki objete sq roznym zakresem
takich badan. Istniejq rowniez duze rdznice kosztow potwierdzenia diagnozy,
po uzyskaniu wyniku dodatniego badania, w odniesieniu do konkretnych chordb
w poszczegdlnych krajach.

Badania przesiewowe noworodkow sq zalecang strategiq w wykrywaniu chorob
zagrazajgcych zyciu, ktore nie dajg charakterystycznych objawow klinicznych w
pierwszych tygodniach czy miesigcach Zycia, a nieleczone zaburzajq rozwdj,
prowadzgc do nieodwracalnych zmian neurologicznych oraz
niepetnosprawnosci intelektualne;.

Zakres dowodow naukowych odnoszgcych sie do badan przesiewowych
poszczegdlnych chordb jest odmienny i w réinym stopniu ograniczony.
Podkresla sie np. koniecznos¢ przeprowadzenia dalszych badan w zakresie
poprawy efektywnosci badan  przesiewowych u dzieci urodzonych
przedwczesnie.

Istniejq jednoznacznie pozytywne rekomendacje dotyczqce prowadzenia badan
w kierunku identyfikacji mukowiscydozy, fenyloketonurii oraz niedoczynnosci
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tarczycy. Rekomendacje odnoszgce sie do diagnostyki rzadkich chorob
metabolicznych, ktore ma objgé program w latach 2015-2018, sq rowniez
pozytywne.

Rekomendacje dotyczqce badarn przesiewowych w kierunku galaktozemii i
niedoboru dehydrogenazy 3-hydroksyacylo—koenzymu A dtugotaricuchowych
kwasow ttuszczowych sq negatywne.

Polscy specjalisci z dziedziny neonatologii, pediatrii metabolicznej, diagnostyki
laboratoryjnej, endokrynologii dzieciecej i genetyki klinicznej wypowiadajq sie
za realizacjq przedstawionego programu.

Finansowanie programu zapewnia Ministerstwo Zdrowia. Budzet catkowity
zostat oszacowany na kwote 108855473 PLN. W dfugoterminowej
perspektywie przeznaczenie funduszy na dziatania profilaktyczne, jakimi sq
badania przesiewowe, pozwala na ograniczenie wydatkow spotfecznych.

Analiza ekonomiczna (Cipriano i wsp. 2006) wskazuje, Ze wykorzystanie
tandemowej spektrometrii mas do identyfikacji duzego panelu chordb, a nie
ograniczenie sie do tylko jednej, jest wystarczajgcym argumentem za dodaniem
kolejnych jednostek chorobowych do prowadzonego programu przesiewowego.

Przedstawiony projekt przewiduje rozbudowanq diagnostyke, w doktadny
sposob opisuje wdrazanie dziatan i etapowe wprowadzanie badan na terenie
catego kraju, zawiera dane na temat kosztow jego realizacji, obarczony jest
jednak usterkami — wymaga zmian, wyjasnien i uzupetnien:
— W sposob niekompletny podano dane na temat poszczegdlnych jednostek
chorobowych, m.in. pominieto opis argininemii,
— W Sposob wybidrczy przedstawiono dane epidemiologiczne — bez ich

znajomosci nie mozna ustosunkowac sie do wykreséw i rycin
prezentowanych w projekcie,

— W sposob wybidrczy przedstawiono algorytmy  postepowania
w odniesieniu do poszczegdlnych jednostek chorobowych,

— opis planowanych interwencji i schemat organizacyjny opieki klinicznej, a
zwfaszcza leczenia dzieci wymagajgcych weryfikacji wynikow badan
przesiewowych oraz dalszej opieki klinicznej w przypadkach stwierdzonej
choroby powinien zostac przedstawiony w sposob bardziej szczegotowy,

— nie odniesiono sie do zasad pobierania i przechowywania pobranych
materiatow do badan, m.in. nie odniesiono sie do sytuacji, gdy matka
opuszcza z noworodkiem szpital przed pobraniem probki krwi do badan
przesiewowych, ani do przypadkow urodzenia dziecka poza szpitalem,

— nie odniesiono sie do obowigzku uzyskania zgody rodzicow/opiekunow na
wykonanie badania,
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nie podano konkretnych informacji na temat prowadzenia kampanii
informacyjnej o realizowanym programie, w tym nie przedstawiono
wzoru materiatéw informacyjnych,

nie uwzgledniono w opisie programu koniecznosci przeprowadzenia
odpowiedniego wywiadu rodzinnego,

nie odniesiono sie do kwestii czufosci i specyficznosci przeprowadzanych
testow — m.in. wynikdéw fatszywie dodatnich czy fatszywie ujemnych, w
celu ograniczenia kosztow niepotrzebnych badan potwierdzajgcych,

nie podano, w jaki sposob bedzie monitorowana ciggtos¢ opieki nad
dzie¢mi zdiagnozowanymi we wstepnym badaniu przesiewowym,

nie podano informacji na temat zakorczenia udziatu dzieci w programie,

nie ustosunkowano sie do ewaluacji dziatann prowadzonych w ramach
programu realizowanego w latach 2009-2014, co jest konieczne do
prawidfowej realizacji obecnego programu,

wyjasnienia wymaga kwestia podania dwodch rdznych kwot majgcych
ilustrowaé¢ wydatki na realizacje programu w latach 2009-2014
(84 946 479 PLN vs 76 897 616 PLN),

wyjasnienia wymaga sprawa realizacji programu w roku 2014
i zgtoszenia projektu kontynuacji programu dopiero od roku 2015,

dane dotyczqce efektywnosci kosztowej prowadzenia  badan
przesiewowych nie uwzgledniajq 7 jednostek chorobowych, planowanych
do wtgczenia do programu w latach 2015-2018,

nie podano, dlaczego liczba badan przesiewowych w kierunku
fenyloketonurii zostata oszacowana na 388 tysiecy, a pozostatych badar
na 370 tysiecy,

w odniesieniu do diagnostyki mukowiscydozy, nalezy zrdznicowac
postepowanie z noworodkami, u ktorych znaleziono 2 mutacje genu CFTR
(osoby chore) od postepowania z noworodkami, u ktdrych znaleziono
1 mutacje.

wskazane wydaje sie prowadzenie audytu realizacji programu oraz
wspofpraca w jego tworzeniu i realizacji ze specjalistami z dziedziny
endokrynologii i diabetologii dzieciecej, w tym z Polskim Towarzystwem
Endokrynologii i Diabetologii Dzieciecej,

nalezy rozwazyc¢ uscislenie tytutu programu, zaznaczajqc, ze jego celem
jest identyfikacja wad metabolicznych, poniewaz skrining pod kgtem
wykrycia tych chorob nie jest jedynym badaniem wykonywanym u
noworodkdw (np. prowadzi sie badania w celu wykrycia ewentualnych
wad stuchu).
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Wiceprzewodniczacy Rady Przejrzystosci
prof. Michat Mysliwiec

Tryb wydania opinii

Opinie wydano na podstawie art. 31s ust. 6 pkt 3 ustawy o swiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych
ze sSrodkéw publicznych (Dz. U. z 2008 r. Nr 164, poz. 1027 z pdzn. zm.), z uwzglednieniem raportu nr AOTM-
OT-440-4/2014, ,Program polityki zdrowotnej - PROGRAM BADAN PRZESIEWOWYCH NOWORODKOW W
POLSCE NA LATA 2015-2018” realizowany przez: Ministerstwo Zdrowia (ocena projektu programu), Warszawa,
grudzien 2014.

4/4



