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American Association of Ophthalmic Oncologists and Pathologists

American College of Obstetrician and Gynecologists

Ambulatoryjna Opieka Specjalistyczna

gen supresorowy nowotworu kodujacy biatko (ang. adenomatous polyposis coli)
American Society of Colon and Rectal Surgeons

American Society for Gastrointestinal Endoscopy

gen naprawy DNA (ang. ataxia telangiectasia-mutated)

receptor biatek morfogenetycznych kosci typu 1A (ang. bone morphogenetic protein
receptor type 1A)

gen podatnosci na raka piersi i/lub jajnika (od ang. breast cancer)

gen naprawy DNA (ang. BRCAL Interacting Protein C- terminal helicase 1), mutacje tego
genu zwiekszajg ryzyko raka piersi i jajnika

antygen nowotworowy wykorzystywany w diagnostyce raka jajnika (ang. carcinoma
antygen 125)

gen supresorowy nowotworu (ang. cadherin-1)

gen kodujacy biatko p53, mutacja genu CDKN2A skorelowana jest m.in. z rakiem piersi oraz
rakiem jelita grubego (ang. cyclin dependent kinase inhibitor 2A)

gen supresorowy kodujgcy biatko (ang. checkpoint kinase 2)

gen kodujacy biatka nalezgce do nadrodziny enzymoéw cytochromu P450 (ang. cytochrome
P450 family 1 subfamily B member 1)

reduktaza 7-dehydrocholesterolowa (ang. 7-dehydrocholesterol reductase)
medycyna oparta na dowodach naukowych (ang. evidence based medicine)

antygen czasteczki adhezyjnej komérek nabtonkowych (ang. epithelial cell adhesion
molecule)

European Society of Gynaecological Oncology
zespot gruczolakowatej polipowatosci rodzinnej (ang. Familial Adenomatous Polyposis)
German Guideline Program in Oncology

dziedziczny rak jelita grubego niezwigzany z polipowatosciag (ang. hereditary non-polyposis
colorectal cancer)

ocena technologii medycznych (ang. health technology assessment)

Miedzynarodowa Klasyfikacja Procedur Medycznych (ang. International Classification of
Diseases)

badanie immunohistochemiczne
zespot polipowatosci miodzienczej (ang. Juvenile Polyposis Syndrome)

gen supresorowy nowotworu kodujgcy biatko uczestniczgce w naprawie niedopasowanych
par zasad (ang. mutL homolog 1)

metoda molekularna, bedgca odmiang analizy PCR (ang. multiplex ligation-dependent
probe amplification)

homolog MRE11 do naprawy dwuciniowych peknie¢ nukleazy (ang. MRE11 homolog,
double strand break repair nuclease)

geny zwigzane z zespotem Lyncha
niestabilno$¢ mikrosatelitarna (ang. microsatellite instability)

gen kodujgcy glikozylaze DNA zaangazowang w proces
oksydacyjnych DNA (ang. mutY DNA glycosylase)

naprawy uszkodzen

Ministerstwo Zdrowia

gen zlokalizowany na chromosomie 8 kodujacy biatko — nibryne (ang. nijmegen breakage
syndrome 1)

National Comprehensive Cancer Network

gen kodujgcy neurofiboromine bedacg supresorem proceséw nowotworowych (ang.
neurofibromin 1)
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RAD51D
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RM
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TK
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USG
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sekwencjonowanie nowej generacji (ang. next generation sequencing)
National Health and Medical Research Council

biatko odgrywajace role w regulacji uktadu odpornosciowego (ang. nucleotide binding
oligomerization domain containing 2)

Narodowa Strategia Onkologiczna

gen wytwarzajgcy biatko zaangazowane w naprawe uszkodzen DNA (ang. nth like DNA
glycosylase 1)

Organizacja Wspotpracy Gospodarczej i Rozwoju (ang. Organization for Economic
Cooperation and Development)

Ocena Skutkéw Regulaciji

gen petnigcy funkcje stabilizatora biatka BRCA2 (ang. partner and localizer of BRCA2)
metoda molekularna, tzw. reakcja tancuchowa polimerazy (ang. polymerase chain reaction)
zespot Peutza-Jeghersa (ang. Peutz Jeghers Syndrome)

gen podatnosci na niepolipowatego raka jelita grubego (ang. PMS1 homolog 2, mismatch
repair system component)

gen kodujacy biatko (ang. DNA polymerase delta 1, catalytic subunit)

gen kodujacy biatko (ang. DNA polymerase epsilon, catalytic subunit)

gen supresorowy zlokalizowany na dtugim ramieniu chromosomu 10 (locus 10923.31) (ang.
phosphatase and tensin homolog deleted on chromosome ten)

geny, ktérych mutacja odpowiedzialna jest za dziedzicznego raka jajnika

gen supresorowy, ktérego mutacja w obydwu allelach moze powodowac siatkbwczaka
Rzadowe Centrum Legislacji

gen kodujagcy biatko, ktérego mutacje zwiekszajg ryzyko raka piersi (ang. RecQ like
helicase)

analiza polimorfizmu miejsc restrykcyjnych (ang. restriction fragments length
polymorphism)

rezonans magnetyczny

Spanish Association of Gastroenterology

Hiszpanskie Towarzystwo Onkologii Medycznej (hiszp. Sociedad Espariola de Oncologia
Médica)

Francuskie Towarzystwo Medycyny Predykcyjnej i Spersonalizowanej (fr. Société
Francaise de Médecine Prédictive et Personnalisée)

Scaottish Intercollegiate Guidelines Network

gen kodujacy liczacy 552 reszty aminokwasowe polipeptyd, zaangazowany w sygnalizacje
komédrkowg (ang. mothers against decapentaplegic homolog 4)

Spanish Society of Family and Community Medicine

gen supresorowy, ktérego mutacje stwierdza sie m. in. w zespole Peutza-Jeghersa (ang.
serine/threonine kinase 11)

tomografia komputerowa

czynnik transkrypcyjny o wiasnosciach supresora nowotworowego (ang. tumor protein p53)
ultrasonografia

choroba von Hippel-Lindau

VHL Alliance, organizacja non-profit zajmujgca sie badaniami, edukacjg i wsparciem
pacjentéw z VHL (Stany Zjednoczone)
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1. Podstawowe informacje o zleceniu

Petna nazwa zlecenia:

Ocena zasadnosci kwalifikacji trzech swiadczen opieki zdrowotne;:
e Opieka nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka zachorowania na
raka piersi lub raka jajnika,
e Opieka nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka zachorowania na
raka jelita grubego lub raka btony $luzowej trzonu macicy,

e Opieka nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka zachorowania na
siatkdwczaka lub chorobe von Hippel-Lindau (VHL),

jako swiadczen gwarantowanych w ramach rozporzadzenia Ministra Zdrowia w sprawie swiadczenh
gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej.

Typ zlecenia:

zakwalifikowanie jako $wiadczenia gwarantowanego, wraz z okresleniem poziomu
w finansowania w sposob kwotowy albo procentowy lub sposobu jego finansowania, lub
warunkow jego realizacji (art. 31 ¢ ustawy o $wiadczeniach)

usuniecie swiadczenia opieki zdrowotnej z wykazu swiadczeh gwarantowanych albo dokonanie
[ zmiany poziomu Ilub sposobu finansowania, lub warunkéw realizacji $wiadczenia
gwarantowanego (art. 31 e-f ustawy o Swiadczeniach)

realizacja innych zadan zleconych przez Ministra wtasciwego do spraw zdrowia (art. 31 n pkt

- 5 ustawy o $wiadczeniach)

Zlecenie dotyczy swiadczenia gwarantowanego z zakresu:

podstawowej opieki zdrowotnej

<

ambulatoryjnej opieki specjalistycznej

leczenia szpitalnego

opieki psychiatrycznej i leczenia uzaleznien

rehabilitacji leczniczej

Swiadczen pielegnacyjnych i opiekunczych w ramach opieki dtugoterminowej
leczenia stomatologicznego

lecznictwa uzdrowiskowego

ratownictwa medycznego

opieki paliatywnej i hospicyjnej

Swiadczen wysokospecjalistycznych

I I R A RN DR RN RN B B

programéw zdrowotnych

Whioskodaweca:

Minister Zdrowia
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2. Przedmiot i historia zlecenia

Przedmiot zlecenia

Przedmiotem niniejszego opracowania jest ocena zasadnosci kwalifikacji trzech $wiadczeh opieki
zdrowotnej:

e Opieka nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka zachorowania na raka
piersi lub raka jajnika,

e Opieka nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka zachorowania na raka
jelita grubego lub raka btony Sluzowej trzonu macicy,

e Opieka nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka zachorowania na
siatkbwczaka lub chorobe von Hippel-Lindau (VHL),

jako swiadczen gwarantowanych w ramach rozporzgadzenia Ministra Zdrowia w sprawie swiadczen
gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej.

Niniejsze opracowanie stanowi aneks do raportu ,Model prewencji oraz wczesnego wykrywania
wybranych, dziedzicznie uwarunkowanych nowotworéw w ramach ambulatoryjnej opieki
specjalistycznej” (nr WS.4220.3.2021 z dnia 14 lipca 2021). Podstawe do opracowania ww. raportu
stanowito zlecenie Ministra Zdrowia (pismo znak: ASG.741.83.2020, IK: 2254901 z dnia 29.11.2020r.),
dotyczace ,przygotowania w terminie do dnia 30 czerwca 2021 roku, w procesie konsultacji z gronem
interesariuszy systemu ochrony zdrowia, modelu prewencji oraz wczesnego wykrywania wybranych
nowotworéw w rodzinach wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka zachorowania na
nowotwory ztosliwe w celu wprowadzenia zmian w rozporzgdzeniu Ministra Zdrowia w sprawie
Swiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej (Dz. U. 2016 r., poz. 357,
z poézn. zm.)”.

Podstawe podjecia prac nad aneksem do raportu stanowi pismo (znak: ASG.741.83.2020.WN z dnia
8.06.2022 r.) od Podsekretarza Stanu Macieja Mitkowskiego z Ministerstwa Zdrowia, w ktéorym na
podstawie art. 31c ust. 1 ustawy z dnia 27 sierpnia 2004 r. o sSwiadczeniach opieki zdrowotnej
finansowanych ze srodkéw publicznych Minister Zdrowia zleca przygotowanie rekomendacji Prezesa
AOTMIT dla zakwalifikowania trzech wyzej wymienionych swiadczen opieki zdrowotnej. Zgodnie ze
wskazang podstawg prawng przygotowanie rekomendacji wymaga:

e Uzyskania opinii Konsultantéw Krajowych z dziedziny medycyny odpowiedniej dla danego
Swiadczenia opieki zdrowotnej,

e Uzyskania opinii Prezesa Narodowego Funduszu Zdrowia,
e Przedstawienia stanowiska przez Rade Przejrzystosci.

Historia korespondencji i spotkan z MZ — aktualizacja

W dniu 8.06.2022 r. do Agencji wptyneto pismo (znak: ASG.741.83.2020.WN) od Podsekretarza Stanu
Macieja Mitkowskiego z Ministerstwa Zdrowia z prosbg o przygotowanie w terminie do dnia 17 czerwca
2022 r. rekomendacji dla zakwalifikowania trzech swiadczen opieki zdrowotnej dotyczgcych opieki nad
rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka zachorowania na wybrane nowotwory
w ramach rozporzadzenia Ministra Zdrowia w sprawie $wiadczen gwarantowanych z zakresu
ambulatoryjnej opieki specjalistycznej jako $wiadczen gwarantowanych.

W dniu 9.06.2022 r. Agencja przestata pismo do Podsekretarza Stanu Macieja Mitkowskiego
Z Ministerstwa Zdrowia (znak pisma: WS.4220.3.2021.MKo) z prosbg o akceptacje przyjecia nowego
terminu realizacji przedmiotowego zlecenia do dnia 21 czerwca 2022 r. w zwigzku z koniecznos$cig
uzyskania opinii Konsultantéow Krajowych, Prezesa Narodowego Funduszu Zdrowia i stanowiska Rady
Przejrzystosci oraz koniecznoscig przeanalizowania tredci zaproponowanych w projekcie
rozporzgdzenia zmian. W dniu 13.06.2022 r. otrzymano pozytywng odpowiedz o prolongacie terminu
realizacji zlecenia do 21 czerwca 2022 r.

Aneks do opracowania Agencii Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacii 6/32



Opracowanie w sprawie kwalifikacji $wiadczen opieki zdrowotnej WS.420.2.2022

Historia korespondencji oraz spotkan z interesariuszami

Data Przedmiot korespondencji

Spotkania i korespondencja ze Swiadczeniodawcami

Konsultacje z ekspertami

10.06.2022 Do 4 ekspertéw (Prezesa Narodowego Funduszu Zdrowia — Filipa Nowaka, MBA, Konsultanta Krajowego
w dziedzinie genetyki klinicznej — Prof. dr hab. n. med. Anny Latos-Bielenskiej, Konsultanta Krajowego w
dziedzinie onkologii klinicznej — Prof. dr hab. n. med. Macieja Krzakowskiego, Konsultanta Krajowego w
dziedzinie ginekologii onkologicznej — Prof. dr hab. n. med. Mariusza Bidzinskiego) przestano drogg
elektroniczng prosbe o opinie dotyczacg warunkéw realizacji trzech $wiadczen opieki zdrowotnej
proponowanych do kwalifikacji w ramach rozporzadzenia Ministra Zdrowia w sprawie $wiadczen
gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej majgcych na celu zapewnienie opieki nad
rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka zachorowania na nowotwory ztosliwe (rak
piersi/rak jajnika, rak jelita grubego/btony sluzowej trzonu macicy oraz siatkbwczak/choroba VHL).

Do dnia 15.06.2022 r. otrzymano 4 odpowiedzi od, Konsultanta Krajowego w dziedzinie onkologii klinicznej
— Prof. dr hab. n. med. Macieja Krzakowskiego, Konsultanta Krajowego w dziedzinie ginekologii
onkologicznej — Prof. dr hab. n. med. Mariusza Bidzinskiego oraz Zastepcy Prezesa Narodowego Funduszu
Zdrowia ds. Medycznych — Bernarda Wasko z upowaznienia Prezesa Narodowego Funduszu Zdrowia —
Filipa Nowaka oraz Konsultanta Krajowego w dziedzinie genetyki klinicznej — Prof. dr hab. n. med. Anny
Latos-Bielenskiej.
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3. Analiza problemu decyzyjnego

W ramach opieki nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka zachorowania na
nowotwory zto$liwe w Polsce, wdrozono miedzy innymi Strategie Walki z Rakiem, ale i realizacje
stosownego ,Programu opieki nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka
zachorowania na nowotwory ztosliwe” (zwanego dalej Programem) w zakresie Narodowego Programu
Zwalczania Choréb Nowotworowych, a nastepnie Narodowej Strategii Onkologicznej (NSO).

Program, zgodnie z zapisem w NSO, do konca 2021 r. byt realizowany i finansowany w ramach NSO,
nastepnie jego realizacja zostata przedtuzona do konca czerwca 2022 r. Zatozono, ze $wiadczenia dla
ww. grupy docelowej bedg nastepnie finansowane w ramach srodkéw Narodowego Funduszu Zdrowia
(NFZ) jako swiadczenia gwarantowane w zakresie ambulatoryjnej opieki specjalistyczne;j.

14 lipca 2021 r. Agencja opracowata raport analityczny zawierajgcy projekt modelu prewencji oraz
wczesnego wykrywania wybranych nowotworéw w rodzinach wysokiego, dziedzicznie
uwarunkowanego ryzyka zachorowania na nowotwory ztosliwe (rak piersi, rak jajnika, rak jelita grubego,
rak btony $luzowej trzonu macicy, siatkéwczak, choroba von Hippel-Lindau) wraz z projektem
rozporzgdzenia Ministra Zdrowia w sprawie swiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej
opieki specjalistycznej (Dz. U. 2016 r., poz. 357, z p6zn. zm.). Model obejmujacy zatozenia opieki dla
pacjentow z rodzin wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka zachorowania na wybrane
nowotwory ztosliwe zostat opracowany we wspétpracy z powotanym do tego celu interdyscyplinarnym
Zespotem Ekspertow. Na podstawie modelu zostalty zaproponowane warunki realizacji nowych
Swiadczen gwarantowanych w ramach ww. rozporzadzenia.

19 lipca 2021 r., Rada Przejrzystosci dziatajgca przy Prezesie AOTMIT wydata opinie w sprawie modelu
prewencji oraz wczeshego wykrywania wybranych nowotworéw w rodzinach wysokiego, dziedzicznie
uwarunkowanego ryzyka zachorowania na nowotwory ziosliwel. Rada Przejrzystosci ,uznala za
zasadne wprowadzenie modyfikacji modelu prewencji oraz wczesnego wykrywania wybranych,
dziedzicznie uwarunkowanych nowotworéw, w ramach ambulatoryjnej opieki specjalistycznej
pod warunkiem:

e przeprowadzenia taryfikacji wszystkich wymienionych w modelu swiadczen,

e wprowadzenia do wykazu swiadczenh gwarantowanych badan, ktére sg niezbednym elementem
kompleksowej diagnostyki nowotwordw dziedzicznych, tj.: mammografii warstwowej
(tomosyntezy), rezonansu magnetycznego piersi (badanie uwzglednione w pakietach
Swiadczen do proponowanego modelu prewencji) oraz biopsiji piersi pod kontrolg rezonansu
magnetycznego,

o okredlenia warunkéw realizacji swiadczen w poradni koordynacyjnej w koszyku swiadczen
gwarantowanych”.

Nastepnie raport analityczny Agenciji stanowigcy przedmiot HTA (ang. health technology assessment)
opartej na EBM (ang. evidence based medicine), zostat przekazany do Ministra Zdrowia wraz
Z projektem rozporzadzenia zawierajgcym propozycje warunkow realizacji nowych swiadczen opieki
zdrowotnej oraz Oceng Skutkéw Regulacji (OSR).

Tres¢ projektu w ramach konsultacji wewnetrznych Ministerstwa Zdrowia zostata zmodyfikowana
a przedmiotowe zmiany mialy na celu stworzenie kompleksowych $wiadczen dla danej grupy

1 AOTMIT. (2021). Opinia Rady Przejrzystosci nr 97/2021 z dnia 19 lipca 2021 roku w sprawie modelu prewencji oraz wczesnego
wykrywania wybranych nowotworéw w rodzinach wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka zachorowania na nowotwory

ztosliwe. Pozyskano z:
https://bipold.aotm.gov.pl/assets/files/rada/protokoly/2021 RP/210719 protokol RP_30 do publikacji REOPTR.pdf, dostep z
10.06.2022.

2 AOTMIT. (2021). Opinia Rady Przejrzystosci nr 97/2021 z dnia 19 lipca 2021 roku w sprawie modelu prewencji oraz wczesnego
wykrywania wybranych nowotworéw w rodzinach wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka zachorowania na nowotwory

ztosliwe. Pozyskano z:
https://bipold.aotm.qgov.pl/assets/files/rada/protokoly/2021 RP/210719 protokol RP 30 do publikacji REOPTR.pdf, dostep z
10.06.2022.
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Sswiadczeniobiorcow (redukcja liczby swiadczen z 6 do 3 $wiadczen) oraz wyodrebnienie kryteriow
kwalifikacji do badan genetycznych.

W konsekwencji, projekt zmiany rozporzadzenia wraz z uzasadnieniem i OSR zostat opublikowany
13 kwietnia 2022 r. na stronie Rzgdowego Centrum Legislacji do konsultacji publicznych i opiniowania
projektu Rozporzadzenia Ministra Zdrowia z dnia 31.03.2022 r. zmieniajgcego rozporzgdzenie
w sprawie swiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej®.

Na podstawie uwag zgtoszonych w ramach konsultacji publicznych dokonano zmian w projekcie
Swiadczen i pismem znak: ASG.741.83.2020.WN z dnia 8.06.2022 r. przekazano je do Agencji celem
uzyskania rekomendacji Prezesa.

Celem niniejszego zlecenia jest ocena zasadnos$ci kwalifikacji trzech sSwiadczeh opieki zdrowotnej
zdefiniowanych warunkami realizacji Swiadczen.

Problem zdrowotny

Choroby nowotworowe stanowig w Polsce drugg najczestszg przyczyne zgonéw. Pomimo relatywnie
niskiej zapadalnosci na nowotwory ztosliwe, umieralno$¢ z ich powodu przewyzsza srednig krajéw
OECD. Na rozwdj choroby onkologicznej wptywajg zaréwno czynniki $rodowiskowe, jak
i uwarunkowania dziedziczne. Szacuje sie, ze ok. 30% nowotworéw spowodowanych jest wysokimi,
genetycznie uwarunkowanymi predyspozycjami.

Obecny stan wiedzy medycznej pozwala na precyzyjne wskazanie wielu gendw, ktérych identyfikacja
na podstawie badan genetycznych ma na celu ustalenie podatnosci na wystgpienie danego typu
nowotworu. Przyktadowo, zwiekszone ryzyko wystgpienia*:

e raka piersi zwigzane jest z wystepowaniem mutacji w obrebie nastepujgcych gendéw: ATM,
BRCA1/2, CDH1, CDKN2A, CHEK2, CYP1B1, MRE11A, NBS1, NF1, NOD2, PALB2, PTEN,
RAD51C, RAD51D, RECQL, STK11, TP53;

o raka jajnika zwigzane jest z wystepowaniem mutacji w obrebie nastepujgcych genéw: ATM,
BRCA1/2, BRIP1, CHEK2, DHCR7, MLH1, MSH2, MSH6, NOD2, PALB2, PTEN, RAD51C,
RAD51D, STK11;

o raka jelita grubego zwigzane jest z wystepowaniem mutacji w obrebie nastepujgcych gendw:
APC, BMPR1, CDKN2A, CHEK2, EPCAM, MLH1, MSH2, MSH6, MUTYH, NOD2, NTHL1,
PMS2, POLD1, POLE, SMAD4, STK11,;

e raka trzonu macicy zwigzane jest z wystepowaniem mutacji w obrebie nastepujgcych genow:
EPCAM, MLH1, MSH2, MSH6, PMS2, PTEN;

o siatkdwczaka zwigzane jest z wystepowaniem mutacji w obrebie genu RB1;
e choroby von Hippel-Lindau zwigzane jest z wystepowaniem mutacji w obrebie genu VHL.

Nowotwory dziedziczne oraz syndromy predysponujgce do rozwoju choroby nowotworowej, bedace
przedmiotem analizy, wigzg sie z dobrze znanymi mutacjami genowymi, ktére odpowiadajg za wysokie
ryzyko zachorowania na ww. nowotwory. Odpowiednio wdrozone dziatania prewencyjne mogg zapobiec
wystepowaniu danych jednostek chorobowych lub pozwalajg na wykrycie nowotworu we wczesnym
stadium.

Wczesna diagnoza i zapewnienie odpowiedniej terapii onkologicznej mogg przyczyni¢ sie do
zredukowania umieralnosci tych pacjentow. Dlatego zatozenia proponowanych swiadczen opieki nad
tymi pacjentami obejmujg kompleksowe podejscie do wczesnego wykrycia niekorzystnych
uwarunkowan genetycznych dzieki poradnictwu i badaniom genetycznym. Pacjentéw, dla ktérych

3 Rzadowe Centrum Legislacji. (2022). Projekt rozporzgdzenia Ministra Zdrowia zmieniajgcego rozporzgdzenie w sprawie
Swiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej. Pozyskano z:
https://leqislacja.rcl.qov.pl/projekt/12358712, dostep z 10.06.2022.

4 AOTMIT. (2021). Raport analityczny AOTMIT ,Model prewencji oraz wczesnego wykrywania wybranych, dziedzicznie
uwarunkowanych nowotworéw w ramach ambulatoryjnej opieki specjalistycznej” (nr WS.4220.3.2021).
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zidentyfikowano zwiekszone ryzyko zachorowania na nowotwér wigcza sie do systemu nadzoru
obejmujgcego wykonywane cyklicznie badania diagnostyczne wiasciwe dla danego typu nowotworu®.

5 AOTMIT. (2021). Raport analityczny AOTMIT ,Model prewencji oraz wczesnego wykrywania wybranych, dziedzicznie
uwarunkowanych nowotworéw w ramach ambulatoryjnej opieki specjalistycznej” (nr WS.4220.3.2021).
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4. Projekt swiadczen opieki zdrowotnej

W tabeli ponizej przedstawiono projekt trzech swiadczeh gwarantowanych stanowigcy zatgcznik do
rozporzgdzenia zmieniajgcego rozporzgdzenie Ministra Zdrowia z dnia 6 listopada 2013 r. w sprawie
swiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej (Dz. U. z 2016 r. poz. 357,
z pézn. zm.) przekazany Agencji przez Ministra Zdrowia pismem z dnia 08 czerwca 2022, znak:
ASG.741.83.2020.WN. Celem opracowanych $wiadczen opieki zdrowotnej jest identyfikacja
Swiadczeniobiorcow z wysokim, dziedzicznie uwarunkowanym ryzykiem zachorowania na wybrane
nowotwory ztosliwe oraz zapewnienie im opieki poprzez wdrozenie i koordynowanie badan
diagnostycznych (kontrolnych) majgcych na celu jak najwczesniejszg identyfikacje zachorowan.

Wprowadzenie zmian do zatgcznika nr 5 do rozporzadzenia Ministra Zdrowia z dnia 6 listopada 2013 r.
w sprawie $wiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej obejmuje
wprowadzenie trzech swiadczen:

e Opieka nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka zachorowania na raka
piersi lub raka jajnika;

e Opieka nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka zachorowania na raka
jelita grubego lub raka btony sluzowej trzonu macicy;

¢ Opieka nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka zachorowania na
siatkbwczaka lub chorobe von Hippel-Lindau (VHL).

Kazde z ww. swiadczen obejmuje dwa etapy:

¢ Poradnictwo i badania genetyczne,
e Nadzoér i badania diagnostyczne.

W ramach pierwszego etapu odbywa sie identyfikacja osob, posiadajgcych wysokie, dziedzicznie
uwarunkowane ryzyko zachorowania na wybrane nowotwory. Najwazniejszg role w przedmiotowym
etapie odgrywa szczegotowy wywiad rodzinny, w tym zebranie danych rodowodowo-klinicznych.
W przypadku zaistnienia wskazan medycznych, wykonywane sg badania genetyczne. W ramach
drugiego etapu $wiadczeniobiorca posiadajgcy wysokie, dziedzicznie uwarunkowane ryzyko
zachorowania na wybrany nowotwor zostaje objety specjalistycznym nadzorem, polegajgcym na
systematycznym przeprowadzeniu badan diagnostycznych oraz konsultacji lekarskich.

Tabela 1. Proponowane warunki realizacji $wiadczen opieki zdrowotnej

32 |brak kodu |Opieka nad rodzinami|Wymagania formalne W lokalizaciji:
wysokiego, 1) poradnia genetyczna lub
dziedzicznie 2) poradnia genetyczno-onkologiczna, lub

uwarunkowanego . .

ryzyka zachorowania 3) poradnia onkologiczna.

na raka piersi lub raka W lokalizacji lub w dostepie:

jajnika 1) medyczne laboratorium diagnostyczne wpisane do

ewidencji Krajowej Rady Diagnostéw Laboratoryjnych
Z pracownig genetyczna;

2) poradnia endokrynologiczna;

3) poradnia onkologiczna lub

4) poradnia chirurgii onkologicznej, lub

5) poradnia ginekologii onkologicznej, lub

6) poradnia potozniczo-ginekologiczna;

7) poradnia onkologii i hematologii dzieciecej — w
przypadku udzielania $wiadczen osobom ponizej 18 roku
zycia.

Warunki kwalifikacji do| Do etapu ,Poradnictwo i badania genetyczne” kwalifikuje
Swiadczenia sie $wiadczeniobiorca, u ktérego na podstawie wywiadu
rodzinnego oraz wstepnej oceny ryzyka podejrzewa sie
wystepowanie dziedzicznej predyspozycji do
zachorowania na raka piersi lub raka jajnika.

Do etapu ,Nadzoér i badania diagnostyczne” kwalifikuje sie
$Swiadczeniobiorca:
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1) u ktérego na podstawie szczegoétowego wywiadu
rodzinnego przeprowadzonego przez lekarza specjaliste w
dziedzinie genetyki Kklinicznej lub lekarza w trakcie
specjalizacji w dziedzinie genetyki klinicznej podejrzewa
sie  wystepowanie dziedzicznej predyspozycji do
zachorowania na raka piersi lub raka jajnika lub

2) u ktérego na podstawie wynikdw badan genetycznych,
realizowanych w ramach przedmiotowego s$wiadczenia
lub odrebnego postepowania diagnostyczno-
terapeutycznego stwierdzono nosicielstwo mutacji genow
silnej predyspozycji do rozwoju raka piersi lub raka jajnika.

Zakres Swiadczenia Etap ,Poradnictwo i badania genetyczne”:

1) porada specjalistyczna — genetyka, obejmujgca
szczegotowy wywiad rodzinny (dane o wszystkich
krewnych z nowotworem i krewnych zdrowych z podaniem
ich wieku — krewni pierwszego stopnia, drugiego stopnia i
ewentualnie dalszych stopni; w przypadku krewnych z
nowotworem — wiek zachorowan i typ lub umiejscowienie
nowotworéw), lub

2) porada specjalistyczna, o ktérej mowa w pkt 1, wraz z
badaniem genetycznym:

a) w kierunku wykrycia najczestszych w polskiej populacji
mutacji w genach BRCAL, PALB2, CHEK2, wykonywane
metodami biologii molekularnej (PCR i jej modyfikacje,
RFLP, MLPA) lub

b) w kierunku wykrycia nosicielstwa mutacji w genach
BRCA1, BRCA2, PALB2, CHEK2 wykonywane metodami
biologii molekularnej z zastosowaniem techniki
sekwencjonowania nastepnej generacji (NGS), lub

c) w kierunku wykrycia nosicielstwa konkretnej,
zidentyfikowanej  wrodzinie  mutacji  wykonywane
metodami biologii molekularnej (PCR i jej modyfikacje,
RFLP, sekwencjonowanie Sangera, MLPA).

Etap ,Nadzér i badania diagnostyczne”:

W przypadku os6b z mutacjg w genach BRCA1, BRCA2
lub PALB2:

1) wizyta kontrolna — co 6 miesiecy;

2) porada specjalistyczna wraz z realizacjg co najmniej
jednego z nastepujgcych badan diagnostycznych — co 6
miesiecy:

a) 87.35 Mammografia z kontrastem,

b) 87.371 Mammografia jednej piersi,

c) 87.372 Mammografia obu piersi,

d) 88.732 USG piersi,

e) 88.906 RM piersi

— realizowane zgodnie z warunkami okre$lonymi w
zatgczniku nr 2 do rozporzadzenia;

3) porada specjalistyczna wraz z realizacjg co najmniej
jednego z nastepujagcych badan diagnostycznych co roku:

a) 88.764 USG transwaginalne,
b) 88.713 USG tarczycy i przytarczyc,
c) 141 Antygen CA 125 (CA125)

— realizowane zgodnie z warunkami okre$lonymi w
zatgczniku nr 2 do rozporzadzenia.

W przypadku pozostatych oséb:

1) wizyta kontrolna — co roku oraz

2) porada specjalistyczna wraz z realizacjg co najmniej
jednego z nastepujgcych badan diagnostycznych:
a) 87.35 Mammaografia z kontrastem,

b) 87.371 Mammografia jednej piersi,

¢) 87.372 Mammaografia obu piersi,

d) 88.732 USG piersi,

€) 88.906 RM piersi,

f) 88.764 USG transwaginalne,

g) 88.713 USG tarczycy i przytarczyc,

h) 141 Antygen CA 125 (CA125)
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— realizowane zgodnie z warunkami okreslonymi w
zatgczniku nr 2 do rozporzadzenia.

Kryteria kwalifikacji do| Kryteria kwalifikacji do badania w kierunku wykrycia
badan genetycznych najczestszych w polskiej populacji mutacji w genach
BRCA1 (c.5266dupC; c.181T>G; €.4035delA;
c.66_67delAG; ¢.3700_3704 del GTAAA), PALB2
(c.509_510 delGA; c. 172_175 del TTGT), CHEK2
(1100del C; IVS+1G>A; del 5395; 1157T), wykonywane
metodami biologii molekularnej (PCR i jej modyfikacje,
RFLP, sekwencjonowanie Sangera, MLPA):

1) chora z rozpoznanym rakiem piersi lub rakiem jajnika;

2) krewni pierwszego lub drugiego stopnia osoby z
rozpoznanym rakiem piersi lub rakiem jajnika,
w przypadku gdy mutacja markerowa nie zostata ustalona
i nie ma mozliwosci rozpoczecia diagnostyki od osoby
chorej na raka.

Kryteria kwalifikacji do badania w kierunku wykrycia
nosicielstwa mutacji w genach BRCA1, PALB2, CHEK2 (w
przypadku niewykrycia uprzednio zadnej z najczestszych
w polskiej populacji mutacji w wyzej wymienionych
genach) oraz BRCA2, wykonywane metodami biologii
molekularnej Z zastosowaniem techniki
sekwencjonowania nastepnej generacji (NGS):

1) chora z rozpoznanym rakiem jajnika bez wykrytej
mutacji konstytucyjnej wysokiego ryzyka lub

2) chory (mezczyzna) z rozpoznanym rakiem piersi, lub
3) chora z rozpoznanym rakiem piersi w wieku 45 lat lub
ponizej 45 lat, niezaleznie od historii rodzinnej, lub

4) chora z rozpoznanym rakiem piersi o potrdjnie
negatywnym statusie receptorowym (triple negative), lub

5) chora z rozpoznanym rakiem piersi posiadajgca
minimum 1 krewnego pierwszego lub drugiego stopnia, u
ktérego rozpoznano raka piersi (rak piersi u mezczyzny),
lub minimum 1 krewng pierwszego stopnia lub drugiego
stopnia, u ktdrej rozpoznano raka jajnika, lub

6) chora z rozpoznanym, jednoczesnie lub sekwencyijnie,
rakiem piersi irakiem jajnika lub obustronnym rakiem
piersi, lub

7) chora z rozpoznanym rakiem piersi posiadajgca
minimum 1 krewng pierwszego lub drugiego stopnia, u
ktérej rozpoznano raka piersi, wtym co najmniej 1
rozpoznanie ponizej 50 r.z., lub

8) chora z rozpoznanym rakiem piersi posiadajgca 2
krewne pierwszego lub drugiego stopnia po stronie matki
lub po stronie ojca, zrozpoznanym rakiem piersi,
niezaleznie od wieku rozpoznania.

Do badania w kierunku wykrycia nosicielstwa konkretnej,
zidentyfikowanej w rodzinie mutacji wykonywane
metodami biologii molekularnej (PCR i jej modyfikacje,
RFLP, sekwencjonowanie Sangera, MLPA) kwalifikujg sie
krewni pierwszego Iub drugiego stopnia osoby z
rozpoznanym rakiem piersi lub rakiem jajnika, u ktorej
wykryto nosicielstwo mutacji w jednym z genéw: BRCA1,
BRCAZ2, PALB2, CHEK2.

Personel Etap ,Poradnictwo i badania genetyczne”:

1) lekarz specjalista w dziedzinie genetyki klinicznej lub
2) lekarz w trakcie specjalizacji w dziedzinie genetyki
klinicznej;

3) specjalista w dziedzinie laboratoryjnej genetyki
medycznej;

4) diagnosta laboratoryjny, posiadajacy co najmniej
dwuletnie  doswiadczenie pracy w  medycznym
laboratorium diagnostycznym, wykonujagcym badania
genetyczne lub

5) osoba, ktéra uzyskata tytut magistra lub magistra
inzyniera na kierunku biotechnologia, posiadajgca co
najmniej dwuletnie doswiadczenie pracy w medycznym
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laboratorium diagnostycznym, wykonujgcym badania
genetyczne.

Etap ,Nadzor i badania diagnostyczne”:
1) lekarz specjalista w dziedzinie genetyki klinicznej lub
2) lekarz specjalista w dziedzinie onkologii klinicznej, lub

3) lekarz specjalista w dziedzinie chirurgii onkologicznej,
lub

4) lekarz
onkologicznej.

specjalista w dziedzinie ginekologii

Organizacja udzielania
Swiadczen

1) Swiadczeniodawca zapewnia statg opieke genetyczno-
onkologiczna dla oséb o wysokim ryzyku zachorowania na
nowotwory, w tym prowadzenie dokumentacji i okreslenie
harmonogramu prowadzonych badan (tj. zakresu badan
lub konsultacji wraz z czestotliwoscig i terminami kolejnych
badan);

2) $wiadczeniodawca zapewnia wspotprace i koordynuje
konsultacje z innymi lekarzami specjalistami zgodnie z
rodzajem  wymaganych  konsultacji lub  badan
diagnostycznych;

3) porada specjalistyczna - genetyka jest udzielana
w formie pisemnej i ustnej przez lekarza specjaliste w
dziedzinie genetyki klinicznej lub lekarza w trakcie
specjalizacji w dziedzinie genetyki klinicznej i zawiera poza
danymi medycznymi i onkologicznymi pacjenta lub osoby
chorej na raka w rodzinie — opis rodowodu, interpretacje
wyniku badania genetycznego, porade dla rodziny oraz
informacje dotyczacg niepewnosci oszacowania;

4) w przypadku wykrycia podczas badan kontrolnych
zmian stanowigcych podstawe do dalszej diagnostyki
Swiadczeniodawca zapewnia realizacje nastepujgcych
Swiadczen:

a) 85.114 Przezskoérna gruboigtowa biopsja piersi —
celowana,

b) 85.131 Biopsja gruboigtowa piersi
préznig pod kontrolg USG,

c) 85.132 Biopsja gruboigtowa piersi wspomagana
préznig stereotaktyczna,

d) 06.112 Biopsja aspiracyjna cienkoigtowa tarczycy —
celowana;

5) w przypadku gdy u pacjenta podczas realizacji
kontrolnych badan diagnostycznych zidentyfikowano lub
podejrzewa sie zmiany nowotworowe, $wiadczeniodawca
wskazuje jednostke, w ktorej pacjent moze uzyskaé
Swiadczenia z zakresu pogtebionej  diagnostyki
i wysokospecjalistycznego leczenia.

wspomagana

Warunki czasowe
realizacji Swiadczenia

1) czas oczekiwania na pierwszg porade specjalistyczna -
genetyka jest nie diuzszy niz 3 miesigce;

2) czas oczekiwania na wyniki badan genetycznych, z
wyjatkiem badan z zastosowaniem techniki
sekwencjonowania nastepnej generacji (NGS), nie
powinien przekracza¢ 4 tygodni od daty dostarczenia
materiatu;

3) czas oczekiwania na wyniki badan genetycznych z
zastosowaniem techniki sekwencjonowania nastepnej
generacji (NGS) nie powinien przekracza¢ 8 tygodni od
daty dostarczenia materiatu.

33

brak kodu

Opieka nad rodzinami
wysokiego,
dziedzicznie
uwarunkowanego
ryzyka zachorowania
na raka jelita grubego
lub raka btony sluzowej
trzonu macicy

Wymagania formalne

W lokalizaciji:

1) poradnia genetyczna lub

2) poradnia genetyczno-onkologiczna, lub

3) poradnia onkologiczna.

W lokalizacji lub w dostepie:

1) medyczne laboratorium diagnostyczne wpisane do
ewidencji Krajowej Rady Diagnostéw Laboratoryjnych
z pracownig genetyczng;

2) pracownia lub zaktad patomorfologii;

3) poradnia endokrynologiczna;
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4) poradnia urologiczna;

5) poradnia gastroenterologiczna lub

6) poradnia proktologiczna;

7) poradnia onkologiczna lub

8) poradnia chirurgii onkologicznej, lub

9) poradnia ginekologii onkologicznej, lub
10) poradnia potozniczo-ginekologiczna;

11) poradnia chirurgii onkologicznej dla dzieci — w
przypadku udzielania $wiadczen osobom ponizej 18 roku
zycia;
12) poradnia gastroenterologiczna dla dzieci — w
przypadku udzielania $wiadczen osobom ponizej 18 roku
zycia.

Warunki kwalifikacji do| Do etapu ,Poradnictwo i badania genetyczne” kwalifikuje
Swiadczenia sie Swiadczeniobiorca:

1) u ktérego na podstawie wywiadu rodzinnego oraz
wstepnej oceny ryzyka podejrzewa sie dziedziczne
zespoly predyspozycji do nowotwordw  ztosliwych,
w ktérych dominuje predyspozycja do rozwoju raka jelita
grubego z zespotem gruczolakowatej polipowatosci
rodzinnej (FAP, ang. Familial Adenomatous Polyposis) lub
zespotem Lyncha, lub zespotem Peutza-Jeghersa (PJS,
ang. Peutz Jeghers Syndrome), Ilub zespotem
polipowatosci mtodzienczej (JPS, ang. Juvenile Polyposis
Syndrome), lub zespotem polipowato$ci recesywnej
uwarunkowanym mutacjami w genie MUTYH lub

2) u ktérego wystepujg rodzinne nowotwory jelita grubego
lub btony $luzowej trzonu macicy i ktéry spetnia co
najmniej jedno z nastepujacych kryteriow:

a) wsrod krewnych pierwszego stopnia stwierdzono: raka
jelita grubego oraz co najmniej jednego raka ze spektrum
zespotu Lyncha (jelita grubego, btony $luzowej trzonu
macicy, jajnika, jelita cienkiego, zotgdka, drég moczowych
tj. urotelialnego), w tym co najmniej jednego
zdiagnozowanego ponizej 50 r. z.,

b) u 2 krewnych pierwszego lub drugiego stopnia wystapity
zachorowania na raka jelita grubego, niezaleznie od wieku
zachorowania,

c) wsréd krewnych pierwszego lub drugiego stopnia
wystapity 3 lub wiecej zachorowan tgcznie na raka jelita
grubego i odbytnicy, blony sluzowej trzonu macicy, jajnika,
zotadka, jelita cienkiego, urotelialnego i nerki — niezaleznie
od wieku zachorowania,

d) wsrdéd krewnych pierwszego lub drugiego stopnia
wystapity 3 lub wiecej zachorowan na nowotwory ze
spektrum  zespotlu Lyncha w  umiejscowieniach
pozajelitowych, tj. raki btony $luzowej trzonu macicy,
jajnika, zotadka, jelita cienkiego, urotelialnego i nerki.

Do etapu ,Nadzoér i badania diagnostyczne” kwalifikuje sie
Swiadczeniobiorca:

1) u ktérego na podstawie szczegdtowego wywiadu
rodzinnego, przeprowadzonego przez lekarza specjaliste
w dziedzinie genetyki Klinicznej lub lekarza w trakcie
specjalizacji w dziedzinie genetyki klinicznej podejrzewa
sie  wystepowanie dziedzicznej predyspozycji do
zachorowania na raka jelita grubego lub raka btony
Sluzowej trzonu macicy lub

2) u ktérego na podstawie wynikow badan genetycznych,
realizowanych wramach przedmiotowego swiadczenia
lub odrebnego postepowania diagnostyczno-
terapeutycznego stwierdzono nosicielstwo mutacji genow
silnej predyspozycji do rozwoju raka jelita grubego lub raka
btony $luzowej trzonu macicy.

Zakres $wiadczenia Etap ,Poradnictwo i badania genetyczne”:

1) porada specjalistyczna - genetyka obejmujgca
szczegotowy wywiad rodzinny (dane o wszystkich
krewnych z nowotworem i krewnych zdrowych z podaniem
ich wieku — krewni pierwszego stopnia, drugiego stopnia i
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ewentualnie dalszych stopni; w przypadku krewnych z
nowotworem — wiek zachorowan ityp lub miejscowienie
nowotworéw) lub

2) porada specjalistyczna, o ktérej mowa w pkt 1, wraz z
badaniem genetycznym:

a) w kierunku wykrycia mutacji w genach APC, MLH1,
MSH2, MSH6, PMS2, STK1l, SMAD4, BMPRI1A,
MUTYH, EPCAM, PTEN wykonywane metodami biologii
molekularnej (PCR i jej modyfikacje, RFLP,
sekwencjonowanie Sangera, MLPA) lub

b) w kierunku wykrycia nosicielstwa mutacji w genach
APC, MLH1, MSH2, MSH6, PMS2, STK11l, SMAD4,
BMPR1A, MUTYH, EPCAM, PTEN wykonywane
metodami biologii molekularnej z zastosowaniem techniki
sekwencjonowania nastepnej generacji (NGS), lub

c) w kierunku wykrycia nosicielstwa konkretnej,
zidentyfikowanej  wrodzinie  mutacji  wykonywane
metodami biologii molekularnej (PCR i jej modyfikacje,
RFLP, sekwencjonowanie Sangera, MLPA).

Etap ,Nadzér i badania diagnostyczne”™:

1) wizyta kontrolna — co roku oraz

2) porada specjalistyczna wraz z realizacjg co najmniej
jednego z nastepujacych badan diagnostycznych:

a) 45.231 Fiberokolonoskopia,

b) 45.253 Kolonoskopia z biopsja,

c¢) 45.239 Kolonoskopia — inne,

d) 45.42 Endoskopowe wyciecie polipa jelita grubego,

e) 44.162 Gastroskopia diagnostyczna z biopsja,

f) 44.13 Gastroskopia — inne,

g) 88.761 USG brzucha i przestrzeni zaotrzewnowej,

h) 88.764 USG transwaginalne,

i) 141 Antygen CA 125 (CA125)

— realizowane zgodnie z warunkami okreslonymi w
zatgcznikach nr 2, 3 i 7 do rozporzadzenia.

Kryteria kwalifikacji do| Kryteria kwalifikacji do badania w kierunku wykrycia
badan genetycznych mutacji w genie APC:

1) $wiadczeniobiorca z rozpoznanym rakiem jelita grubego
z zespotem gruczolakowatej polipowatosci rodzinnej;

2) krewni pierwszego stopnia osoby z rakiem jelita
grubego z =zespotem gruczolakowatej polipowatosci
rodzinnej, w przypadku gdy mutacja markerowa nie
zostata ustalona i nie ma mozliwosci rozpoczecia
diagnostyki od osoby chorej.

Kryteria kwalifikacji do badania w kierunku wykrycia
mutacji w genach MLH1, MSH2, MSH6, PMS2:

1) $wiadczeniobiorca z rozpoznanym rakiem jelita grubego
z zespotem Lyncha (HNPCC);

2) krewni pierwszego stopnia osoby z rakiem jelita
grubego z zespotem Lyncha, w przypadku gdy w rodzinie:
a) rozpoznano raka jelita grubego przed 50 r.z. (krewni
pierwszego i drugiego stopnia) lub

b) wystepuje synchroniczny lub metachroniczny rak jelita
grubego lub rak ze spektrum zespotu Lyncha (rak zotadka,
pecherza moczowego, drég zoéfciowych, jelita cienkiego),
niezaleznie od wieku (krewni pierwszego i drugiego
stopnia), lub

c) rozpoznano raka jelita grubego z wysokg
niestabilno$cig mikrosatelitarng przed 60 r. z. (krewni
pierwszego i drugiego stopnia), lub

d) rozpoznano raka jelita grubego u jednego lub wiecej
krewnych z rakiem jelita grubego lub innym rakiem ze
spektrum HNPCC (przynajmniej u jednej osoby
rozpoznanie musi by¢ postawione przed 50 r.z.).

Kryteria kwalifikacji do badania w kierunku wykrycia
mutacji w genie STK11:

1) $wiadczeniobiorca z rozpoznanym rakiem jelita grubego
z zespotem Peutza-Jeghersa;
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2) krewni pierwszego stopnia osoby z rakiem jelita
grubego z zespotem Peutza-Jeghersa, w przypadku gdy
mutacja markerowa nie zostata ustalona i nie ma
mozliwosci rozpoczecia diagnostyki od osoby chorej.
Kryteria kwalifikacji do badania w kierunku wykrycia
mutacji w genach SMAD4 i BMPR1A:

1) Swiadczeniobiorca z rozpoznanym rakiem jelita grubego
z zespotem polipowatosci mtodziencze;j;

2) krewni pierwszego stopnia osoby z rakiem jelita
grubego z zespotem polipowatosci miodzienczej, w
przypadku gdy mutacja markerowa nie zostata ustalona i
nie ma mozliwosci rozpoczecia diagnostyki od osoby
chorej.

Kryteria kwalifikacji do badania w kierunku wykrycia
mutacji w genie MUTYH:

1) Swiadczeniobiorca z rozpoznanym rakiem jelita grubego
z zespotem polipowatosci recesywnej;

2) krewni pierwszego stopnia osoby z rakiem jelita
grubego z zespotem polipowatosci recesywnej, w
przypadku gdy mutacja markerowa nie zostata ustalona i
nie ma mozliwosci rozpoczecia diagnostyki od osoby
chorej.

Kryteria kwalifikacji do badania w kierunku wykrycia
nosicielstwa mutacji w genach APC, MLH1, MSH2, MSHS6,
PMS2, STK11l, SMAD4, BMPR1A, MUTYH, EPCAM,
PTEN wykonywane metodami biologii molekularnej z
zastosowaniem techniki sekwencjonowania nastepnej
generacji (NGS) — w przypadku niewykrycia uprzednio
mutacji w wyzej wymienionych genach innymi metodami
biologii molekularnej:

1) przy podejrzeniu zespotow dziedzicznej predyspozycji
do raka jelita grubego na tle polipowatosci:

a) obecnos¢ co najmniej 10 polipdw typu adenoma w
jelicie grubym lub

b) obecnos¢ polipéw hamartomatycznych w jelicie grubym;
2) przy podejrzeniu dziedzicznego niepolipowatego raka
jelita grubego (zespot Lyncha):

a) wysoka niestabilno$¢ mikrosatelitarna (MSI) w
komorkach raka jelita grubego lub raka endometrium lub

b) badanie immunohistochemiczne (IHC) wskazujgce na
brak ekspres;ji biatek mutatorowych (MLH1, MSH2, MSH6,
PMS2) w komédrkach raka jelita grubego lub raka
endometrium, lub

c) dwa pierwotne, niezalezne nowotwory ze spektrum
HNPCC u jednego pacjenta (rozpoznane synchronicznie
lub metachronicznie), lub

d) rak jelita grubego lub endometrium u osoby z rodzinnym
obcigzeniem nowotworami ze spektrum HNPCC.

Do badania w kierunku wykrycia nosicielstwa konkretnej,
zidentyfikowanej w rodzinie mutacji wykonywane
metodami biologii molekularnej (PCR i jej modyfikacje,
RFLP, sekwencjonowanie Sangera, MLPA) kwalifikujg sie
krewni pierwszego i drugiego stopnia osoby z
rozpoznanym rakiem jelita grubego lub rakiem btony
Sluzowej trzonu macicy, u ktérej wykryto nosicielstwo
mutacji w jednym z genéw: APC, MLH1, MSH2, MSH6,
PMS2, STK11, SMAD4, BMPR1A, MUTYH, EPCAM,
PTEN.

Etap ,Poradnictwo i badania genetyczne”:

1) lekarz specjalista w dziedzinie genetyki klinicznej lub
2) lekarz w trakcie specjalizacji w dziedzinie genetyki
klinicznej;

Personel 3) specjalista w dziedzinie laboratoryjnej genetyki
medycznej;

4) diagnosta laboratoryjny, posiadajgcy co najmniej
dwuletnie  doswiadczenie pracy w  medycznym
laboratorium diagnostycznym, wykonujgcym badania
genetyczne lub
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5) osoba, ktéra uzyskata tytut magistra lub magistra
inzyniera na kierunku biotechnologia, posiadajgca co
najmniej dwuletnie doswiadczenie pracy w medycznym
laboratorium diagnostycznym, wykonujgcym badania
genetyczne.

Etap ,Nadzér i badania diagnostyczne™:

1) lekarz specjalista w dziedzinie genetyki klinicznej lub
2) lekarz specjalista w dziedzinie onkologii klinicznej, lub
3) lekarz specjalista w dziedzinie chirurgii onkologicznej,
lub

4) lekarz
onkologicznej.

specjalista w dziedzinie ginekologii

Organizacja udzielania
Swiadczen

1) swiadczeniodawca zapewnia statg opieke genetyczno-
onkologiczna dla os6b o wysokim ryzyku zachorowania na
nowotwory, w tym prowadzenie dokumentacji i okreslenie
harmonogramu prowadzonych badan (tj. zakresu badan
lub konsultacji wraz z czestotliwos$cig i terminami kolejnych
badan);

2) $wiadczeniodawca zapewnia wspotprace i koordynuje
konsultacje z innymi lekarzami specjalistami zgodnie z
rodzajem  wymaganych  konsultacji lub  badan
diagnostycznych;

3) porada specjalistyczna - genetyka jest udzielana
w formie pisemnej i ustnej przez lekarza specjaliste w
dziedzinie genetyki klinicznej lub lekarza w trakcie
specjalizacji w dziedzinie genetyki klinicznej i zawiera poza
danymi medycznymi i onkologicznymi pacjenta lub osoby
chorej na raka w rodzinie — opis rodowodu, interpretacje
wyniku badania genetycznego, porade dla rodziny oraz
informacje dotyczacg niepewnosci oszacowania;

4) w przypadku gdy u pacjenta podczas realizacji
kontrolnych badan diagnostycznych zidentyfikowano lub
podejrzewa sie zmiany nowotworowe, $wiadczeniodawca
wskazuje jednostke, w kiorej pacjent moze uzyskaé
Swiadczenia z  zakresu pogtebionej diagnostyki
i wysokospecjalistycznego leczenia.

Warunki czasowe
realizacji Swiadczenia

1) czas oczekiwania na pierwszg porade specjalistyczng -
genetyka jest nie dtuzszy niz 3 miesiace;

2) czas oczekiwania na wyniki badan genetycznych, z
wyjatkiem badan z zastosowaniem techniki
sekwencjonowania nastepnej generacji (NGS) nie
powinien przekracza¢ 4 tygodni od daty dostarczenia
materiatu;

3) czas oczekiwania na wyniki badan genetycznych z
zastosowaniem techniki sekwencjonowania nastepnej
generacji (NGS) nie powinien przekraczaé 8 tygodni.

34

brak kodu

Opieka nad rodzinami
wysokiego,
dziedzicznie
uwarunkowanego
ryzyka zachorowania
na siatkbwczaka Ilub
chorobe von Hippel-
Lindau (VHL)

Wymagania formalne

W lokalizaciji:

1) poradnia genetyczna lub

2) poradnia genetyczno-onkologiczna, lub

3) poradnia onkologiczna.

W lokalizacji lub w dostepie:

1) medyczne laboratorium diagnostyczne wpisane do
ewidencji Krajowej Rady Diagnostéw Laboratoryjnych
z pracownig genetyczng;

2) poradnia okulistyczna;

3) poradnia onkologiczna;

4) poradnia okulistyczna dla dzieci — w przypadku
udzielania $wiadczeh osobom ponizej 18 roku zycia;

5) poradnia onkologii i hematologii dzieciecej — w
przypadku udzielania swiadczen osobom ponizej 18 roku
zycia.

Warunki kwalifikacji do
Swiadczenia

Do etapu ,Poradnictwo i badania genetyczne” kwalifikuje
sie Swiadczeniobiorca, u ktérego na podstawie wywiadu
rodzinnego oraz wstepnej oceny ryzyka podejrzewa sie
wystepowanie dziedzicznej predyspozyciji do
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zachorowania na siatkéwczaka lub chorobe von Hippel-
Lindau (VHL).

Do etapu ,Nadzér i badania diagnostyczne” kwalifikuje sie
Swiadczeniobiorca:

1) u ktérego na podstawie szczegoétowego wywiadu
rodzinnego, przeprowadzonego przez lekarza specjaliste
w dziedzinie genetyki klinicznej lub lekarza w trakcie
specjalizacji w dziedzinie genetyki klinicznej podejrzewa
sie  wystepowanie dziedzicznej predyspozycji do
zachorowania na siatkéwczaka lub chorobe von Hippel-
Lindau (VHL) lub

2) u ktérego na podstawie wynikdw badan genetycznych,
realizowanych w ramach przedmiotowego $wiadczenia
lub odrebnego postepowania diagnostyczno-
-terapeutycznego stwierdzono nosicielstwo mutaciji genéw
silnej predyspozycji do rozwoju siatkdwczaka lub choroby
von Hippel-Lindau (VHL).

Zakres $wiadczenia Etap ,Poradnictwo i badania genetyczne”:

1) porada specjalistyczna — genetyka, obejmujaca
szczegotowy wywiad rodzinny (dane o wszystkich
krewnych z nowotworem i krewnych zdrowych z podaniem
ich wieku — krewni pierwszego stopnia, drugiego stopnia i
ewentualnie dalszych stopni; w przypadku krewnych z
nowotworem — wiek zachorowan i typ lub umiejscowienie
nowotworéw) lub

2) porada specjalistyczna, o ktérej mowa w pkt 1, wraz z
badaniem genetycznym:

a) w kierunku wykrycia mutacji w genach RB1, VHL
wykonywane metodami biologii molekularnej (PCR i jej
modyfikacje, RFLP, sekwencjonowanie Sangera, MLPA),
b) w kierunku wykrycia nosicielstwa konkretnej,
zidentyfikowanej  wrodzinie  mutacji  wykonywane
metodami biologii molekularnej (PCR i jej modyfikacje,
RFLP, sekwencjonowanie Sangera, MLPA).

Etap ,Nadzér i badania diagnostyczne”:

W przypadku o0s6b majgcych predyspozycie do
zachorowania na siatkéwczaka:

1) wizyta kontrolna — co roku oraz

2) porada specjalistyczna wraz z realizacjg co najmniej
jednego z nastepujacych badan diagnostycznych:

a) 95.1902 Badanie dna oka,

b) 88.900 RM gtowy bez wzmocnienia kontrastowego,

c) 88.901 RM gtowy bez i ze wzmocnieniem kontrastowym
— realizowane zgodnie z warunkami okreslonymi w
zatgczniku nr 2 do rozporzadzenia.

W przypadku oséb majgcych predyspozycie do
zachorowania na chorobe von Hippel-Lindau:

1) wizyta kontrolna — co roku oraz

2) porada specjalistyczna wraz z realizacjg co najmniej
jednego z nastepujgcych badan diagnostycznych:

a) 95.1902 Badanie dna oka,

b) 88.900 RM gtowy bez wzmocnienia kontrastowego,

c) 88901 RM glowy bez i ze wzmocnieniem
kontrastowym,

d) 88.971 RM jamy brzusznej lub miednicy matej bez
wzmocnienia kontrastowego,

e) 88.976 RM jamy brzusznej lub miednicy matej bez i ze
wzmochieniem kontrastowym,

f) 88.931 RM kregostupa lub kanatu kregowego na
poziomie  odcinka  szyjnego bez  wzmocnhienia
kontrastowego,

g) 88.936 RM kregostupa lub kanatu kregowego na
poziomie odcinka szyjnego bez i ze wzmocnieniem
kontrastowym,

h) 88.932 RM kregostupa lub kanatu kregowego na
poziomie odcinka ledzwiowego (ledzwiowo-

-krzyzowego) bez wzmocnienia kontrastowego,
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i) 88.937 RM kregostupa lub kanatu kregowego na
poziomie odcinka ledzwiowego (ledzwiowo-krzyzowego)
bez i ze wzmocnieniem kontrastowym,

j) 88.933 RM kregostupa lub kanatu kregowego na
poziomie odcinka piersiowego bez wzmocnhienia
kontrastowego,

k) 88.938 RM kregostupa lub kanatu kregowego na
poziomie odcinka piersiowego bez i ze wzmocnieniem
kontrastowym,

1) 88.761 USG brzucha i przestrzeni zaotrzewnowej,

m) 88.010 TK jamy brzusznej lub miednicy matej bez
wzmocnienia kontrastowego,

n) 88.011 TK jamy brzusznej lub miednicy matej bez i ze
wzmaocnieniem kontrastowym,

0) M99 Metoksykatecholaminy catkowite

— realizowane zgodnie z warunkami okreslonymi w
zatgczniku nr 2 do rozporzadzenia.

Kryteria kwalifikacji do| Kryteria kwalifikacji do badan w kierunku wykrycia mutacji
badan genetycznych w genie RB1:

1) osoba chora z rozpoznanym siatkéwczakiem;

2) krewni pierwszego stopnia osoby z siatkowczakiem,
w przypadku gdy mutacja markerowa nie zostata ustalona
i nie ma mozliwosci rozpoczecia diagnostyki od osoby
chorej.

Kryteria kwalifikacji do badan w kierunku wykrycia mutacji
w genie VHL:

1) osoba chora z rozpoznang chorobg von Hippel-Lindau;

2) krewni pierwszego stopnia osoby z rozpoznang chorobg
von Hippel-Lindau, w przypadku gdy mutacja markerowa
nie zostata ustalona i nie ma mozliwosci rozpoczecia
diagnostyki od osoby chorej.

Do badania w kierunku wykrycia nosicielstwa konkretnej,
zidentyfikowanej w rodzinie mutacji wykonywane
metodami biologii molekularnej (PCR i jej modyfikacje,
RFLP, sekwencjonowanie Sangera, MLPA) kwalifikujg sie
krewni pierwszego i drugiego stopnia osoby z
rozpoznanym siatkéwczakiem lub chorobg von Hippel-
Lindau, u ktérej wykryto nosicielstwo mutacji w jednym
z genéw: RB1, VHL.

Personel Etap ,Poradnictwo i badania genetyczne”:

1) lekarz specjalista w dziedzinie genetyki klinicznej lub
2) lekarz w trakcie specjalizacji w dziedzinie genetyki
klinicznej;

3) specjalista w dziedzinie laboratoryjnej genetyki
medycznej;

4) diagnosta laboratoryjny, posiadajgcy co najmniej
dwuletnie  doswiadczenie pracy w  medycznym
laboratorium diagnostycznym, wykonujacym badania
genetyczne lub

5) osoba, ktéra uzyskata tytut magistra lub magistra
inzyniera na kierunku biotechnologia, posiadajagca co
najmniej dwuletnie do$wiadczenie pracy w medycznym
laboratorium diagnostycznym, wykonujgcym badania
genetyczne.

Etap ,Nadzoér i badania diagnostyczne™

1) lekarz specjalista w dziedzinie genetyki klinicznej lub
2) lekarz specjalista w dziedzinie onkologii klinicznej.

Organizacja udzielania| 1) S$wiadczeniodawca zapewnia statg opieke genetyczno-
Swiadczen onkologiczng dla oséb o wysokim ryzyku zachorowania na
nowotwory, w tym prowadzenie dokumentacji i okre$lenie
harmonogramu prowadzonych badan (tj. zakresu badan
lub konsultacji wraz z czestotliwoscig i terminami kolejnych
badan);

2) $wiadczeniodawca zapewnia wspétprace i koordynuje
konsultacje z innymi lekarzami specjalistami zgodnie z

Aneks do opracowania Agencii Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacii 20/32



Opracowanie w sprawie kwalifikacji $wiadczen opieki zdrowotnej WS.420.2.2022

rodzajem  wymaganych  konsultacji lub  badan
diagnostycznych;

3) porada specjalistyczna - genetyka jest udzielana
w formie pisemnej i ustnej przez lekarza specjaliste w
dziedzinie genetyki Kklinicznej lub lekarza w trakcie
specjalizacji w dziedzinie genetyki klinicznej i zawiera poza
danymi medycznymi i onkologicznymi pacjenta lub osoby
chorej na raka w rodzinie — opis rodowodu, interpretacje
wyniku badania genetycznego, porade dla rodziny oraz
informacje dotyczacg niepewnosci oszacowania;

4) w przypadku gdy u pacjenta podczas realizacji
kontrolnych badan diagnostycznych zidentyfikowano lub
podejrzewa sie zmiany nowotworowe, $wiadczeniodawca
wskazuje jednostke, w ktoérej pacjent moze uzyskac
Swiadczenia z zakresu poglebionej diagnostyki i
wysokospecjalistycznego leczenia.

Warunki czasowe| 1) czas oczekiwania na pierwszg porade specjalistyczng -
realizacji Swiadczenia | genetyka jest nie dluzszy niz 3 miesigce;

2) czas oczekiwania na wyniki badan genetycznych nie
powinien przekracza¢ 4 tygodni od daty dostarczenia
materiatu.

[Zrédto: Ministerstwo Zdrowia]

Warunki realizacji swiadczen zaproponowane w Raporcie analitycznym WS 4220.3.2021 stanowigce
podstawe wyzej przedstawionych warunkéw realizacji zostaty sformutowane na podstawie:

e Programu opieki nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka
zachorowania na nowotwory ztosliwe realizowanego i finansowanego w ramach NSO;

e Przeglagdu rozwigzan miedzynarodowych przedstawionego w Raporcie analitycznym
WS.4220.3.2021;

e Przegladu wytycznych praktyki klinicznej przedstawionego w Raporcie analitycznym
WS.4220.3.2021;

e Konsultacji z Zespotem ekspertow powotanym w ramach prac nad Raportem analitycznym
WS.4220.3.2021.

Nastepnie proponowana tre$¢ projektu Swiadczeh byta konsultowana w ramach prac Ministerstwa
Zdrowia, kolejno udostepniona na RCL do konsultacji publicznych®. Ww. tre$¢ projektu $wiadczen jest
wynikiem prac AOTMIT, a nastepnie zmian wprowadzonych na podstawie konsultacji publicznych
i uwag ekspertow.

Najwazniejsze zmiany wprowadzone w zakresie ocenianych $wiadczen wzgledem projektu
przekazanego wraz z Raportem analitycznym WS 4220.3.2021 podlegajgcym opinii Rady Przejrzystosci
w dniu 19 lipca 2021 roku. (Protokét nr 30/2021 z posiedzenia Rady Przejrzystosci; Opinia Rady
Przejrzystosci nr 97/2021 z dnia 19 lipca 2021 roku”) obejmuja:

e potgczenie Swiadczen obejmujgcych porade genetyczng i badanie genetyczne wraz
z swiadczeniem obejmujgcym nadzér nad osobami ze zidentyfikowanym wysokim, dziedzicznie
uwarunkowanym ryzykiem w celu zapewnienia $wiadczeniodawcom kompleksowej opieki;

e wprowadzenie (poza warunkami kwalifikacji do $wiadczenia) kryteriow kwalifikacji do badan
genetycznych (w ramach procesu przygotowania projektu swiadczen do konsultacji publicznych
uznano za zasadne wprowadzenie szczegotowych kryteriow majgcych na celu okreslenie
populacji kwalifikujgcej sie do badan genetycznych do czasu opracowania polskich wytycznych

6 Rzadowe Centrum Legislacji. (2022). Projekt rozporzadzenia Ministra Zdrowia zmieniajgcego rozporzadzenie w sprawie
Swiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej. Pozyskano z:
https://legislacja.rcl.gov.pl/projekt/12358712, dostep z 13.06.2022.

7 Zaproponowane $wiadczenia z zakresu badari genetycznych zapewniaja mozliwosé identyfikacji pacjentéw obcigzonych

genetycznie, do czasu wprowadzenia niezbednych zmian w koszyku $wiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki
specjalistycznej (AOS) w obszarze badar genetycznych i patomorfologicznych.
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w przedmiotowym zakresie) oraz wyodrebnienie kryteriéw kwalifikacji do podstawowych badan
przesiewowych (realizowanych metodami: PCR i jej modyfikacje, RFLP, sekwencjonowanie
Sangera, MLPA) oraz badan NGS;

e ograniczenie liczby genéw wskazanych do oceny (z uwagi na ograniczenie kosztéw realizaciji
Swiadczen badania genetyczne ograniczono do wykrywania mutacji w genach dotychczas
badanych w ramach Programu opieki nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego
ryzyka zachorowania na nowotwory ztosliwe;

e realizacja nadzoru (etap ,Nadzér i badania diagnostyczne”) przez lekarzy innych specjalizaciji
niz genetyka Kklinicznego (onkologii klinicznej, chirurgii onkologicznej, ginekologii
onkologiczne));

e realizacja badan (etap ,Poradnictwo i badania genetyczne”) przez specjalistéw innych niz lekarz
specjalista z zakresu genetyki klinicznej (lekarz w trakcie specjalizacji w dziedzinie genetyki
klinicznej; specjalista w dziedzinie laboratoryjnej genetyki medycznej; diagnosta laboratoryjny,
posiadajgcy co najmniej dwuletnie doswiadczenie pracy w medycznym laboratorium
diagnostycznym, wykonujgcym badania genetyczne lub osoba, ktéra uzyskata tytut magistra
lub magistra inzyniera na kierunku biotechnologia, posiadajgca co najmniej dwuletnie
doswiadczenie pracy w medycznym laboratorium diagnostycznym, wykonujgcym badania
genetyczne).

Zidentyfikowane roznice w tresci zapiséw wzgledem projektu $wiadczen proponowanych w zleceniu
z 2021 r. (znak sprawy: WS 4220.3.2021):

¢ W odniesieniu do projektu swiadczenia: ,,Opieka nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie
uwarunkowanego ryzyka zachorowania na raka piersi lub raka jajnika”

o Kryteria kwalifikacji do podstawowych badah w kierunku wykrycia najczestszych
w polskiej populacji mutacji w genach BRCA1 (¢.5266dupC; c.181T>G; c.4035delA;
€.66_67delAG; ¢.3700_3704 del GTAAA), PALB2 (c.509_510 delGA; c. 172_175 del
TTGT), CHEK2 (1100del C; IVS+1G>A; del 5395; 1157T), wykonywane metodami
biologii molekularnej (PCR i jej modyfikacje, RFLP, sekwencjonowanie Sangera,
MLPA) obejmujg krewnych oraz osoby chore na raka piersi lub raka jajnika. Kryteria nie
wigczajg krewnych oraz osob chorych na raka jajowodu i otrzewnej. Kryteria kwalifikaciji
do programu Ministerstwa Zdrowia do analogicznych badan genetycznych obejmowaty
,wszystkie chore na raka jajnika/jajowodu/otrzewnej”. Wytyczne kliniczne zalecaja
badania genetyczne w kierunku wykrycia mutacji w genach BRCA1/2 u chorych na:

=  SFMPP 2021: nabtonkowy rak jajnika (niesluzowy, w tym pierwotny nowotwor
jajowodoéw i otrzewnej)g;

= NCCN 2022a: nabtonkowy rak jajnika (w tym rak jajowodu lub rak otrzewnej)
w kazdym wieku?;

=  SEOM 2019: niesluzowy nabtonkowy rak jajnika o wysokim stopniu ztosliwosci
(lub rak jajowodu lub pierwotny rak otrzewnej)*?;

8 Pujol, P., Barberis, M., Beer, P., Friedman, E., Piulats, J. M., Capoluongo, E. D., Garcia Foncillas, J., Ray-Coquard, I., Penault-
Llorca, F., Foulkes, W. D., Turnbull, C., Hanson, H., Narod, S., Arun, B. K., Aapro, M. S., Mandel, J. L., Normanno, N., Lambrechts,
D., Vergote, I., Anahory, M., ... Alés Martinez, J. E. (2021). Clinical practice guidelines for BRCA1 and BRCAZ2 genetic testing.
European journal of cancer (Oxford, England: 1990), 146, 30—47. https://doi.org/10.1016/j.ejca.2020.12.023.

° National Comprehensive Cancer Network. (2022). Clinical Practice Guidelines in Oncology (NCCN Guidelines). Genetic/Familial
High-Risk Assessment: Breast, Ovarian, and Pancreatic, Version 2.2022. Pozyskano z:
https://www.nccn.org/professionals/physician_gls/pdf/genetics_bop.pdf, dostep z 13.06.2022.

10 Gonzéalez-Santiago, S., Ramon Y Cajal, T., Aguirre, E., Alés-Martinez, J. E., Andrés, R., Balmaiia, J., Grafia, B., Herrero, A.,
Llort, G., Gonzalez-Del-Alba, A., & SEOM Hereditary Cancer Working Group (2020). SEOM clinical guidelines in hereditary breast
and ovarian cancer (2019). Clinical & translational oncology: official publication of the Federation of Spanish Oncology Societies
and of the National Cancer Institute of Mexico, 22(2), 193-200. https://doi.org/10.1007/s12094-019-02262-0.
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= ACOG 2017: nabtonkowy rak jajnika, jajowodu lub otrzewnej (pierwotny)?;
»= SIGN 2018: niesluzowy rak jajnika lub jajowodu?2,

o Kryteria kwalifikacji do podstawowych badan w kierunku wykrycia najczestszych
w polskiej populacji mutacji w genach BRCAL (¢.5266dupC; ¢.181T>G; c.4035delA,;
€.66_67delAG; ¢.3700_3704 del GTAAA), PALB2 (c.509_510 delGA,; c. 172_175 del
TTGT), CHEK2 (1100del C; IVS+1G>A; del 5395; 1157T), wykonywane metodami
biologii molekularnej (PCR i jej modyfikacje, RFLP, sekwencjonowanie Sangera,
MLPA) obejmujg w odniesieniu do genéw PALB2 oraz CHEK2 krewnych oraz chore na
raka jajnika. Kryteria kwalifikacji do programu Ministerstwa Zdrowia do analogicznych
badah genetycznych obejmowaty ,wszystkie chore z rakiem piersi; krewne [° osdb
z rakiem piersi z rodzin spetniajgcych kryteria wysokiego i najwyzszego ryzyka raka
piersi.”. Wytyczne kliniczne w przedmiotowym zakresie stanowia:

= NCCN 2022a: Wystepowanie mutacji w genie CHEK2 — brak udowodnionego
zwigzku z wystepowaniem raka jajnika's;

= NCCN 2022a: Wystepowanie mutacji w genie PALB2 — absolutne ryzyko
zachorowania na raka jajnika wynosi 3-5%, dowody sg niewystarczajgce do
rekomendowania badan kontrolnych (silne dowody)*4;

¢ W odniesieniu do projektu swiadczenia: ,,Opieka nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie
uwarunkowanego ryzyka zachorowania na raka jelita grubeqo lub raka btony sluzowej
trzonu macicy”

o Kryteria kwalifikacji do badan genetycznych w kierunku wykrycia mutacji w genie APC
/ MLH1, MSH2, MSH6, PMS2 / STK11 / SMAD4 i BMPR1A / MUTYH obejmujg
krewnych wytacznie | stopnia pokrewienstwa. Zgodnie z uwagg Prof. dr hab. n.med.
Anna Latos-BielehAska Konsultant Krajowej w dziedzinie genetyki klinicznej (Raport
z konsultacji publicznych oraz opiniowania projektu rozporzadzenia Ministra Zdrowia
zmieniajgcego rozporzgdzenie w sprawie Swiadczeh gwarantowanych z zakresu
ambulatoryjnej opieki specjalistycznej'®; pozycja 61) ,Nalezy — w zaleznosci od danych
rodowodowych — uwzgledni¢ takze badanie genetyczne krewnych 11°”). Wytyczne
w przedmiotowym zakresie zalecajg:

= Jesli nie ma zyjacych krewnych z rakiem, ktéry jest podstawowg cechg danego
zespotu, nalezy rozwazy¢ przebadanie krewnych pierwszego lub drugiego
stopnia dotknietych innymi nowotworami, ktére sg uwazane za zwigzane z
danym genem (np. jelita grubego, btony sluzowej trzonu macicy lub urotelialny
z wariantami patogennymi zespotu Lyncha) (NCCN 2022b)16;

= Zalecane jest objecie genetycznym poradnictwem i badaniami wszystkich

krewnych pierwszego stopnia pacjentéow z potwierdzonym zespotem
polipowatosci. Osoby z podejrzeniem FAP powinny by¢ badane w wieku od

11 Practice Bulletin No. 179 Summary: Breast Cancer Risk Assessment and Screening in Average-Risk Women. (2017), 130(1),
241-243. https://doi.org/10.1097/a0g.0000000000002151.

12 Management of epithelial ovarian cancer. A national clinical guideline. Pozyskano z:
https://www.sign.ac.uk/media/1073/sign135_oct2018.pdf, dostep z 13.06.2022.

13 National Comprehensive Cancer Network. (2022). Clinical Practice Guidelines in Oncology (NCCN Guidelines).
Genetic/Familial High-Risk Assessment: Breast, Ovarian, and Pancreatic, Version 2.2022. Pozyskano z:
https://www.nccn.org/professionals/physician_gls/pdf/genetics_bop.pdf, dostep z 13.06.2022.

14 National Comprehensive Cancer Network. (2022). Clinical Practice Guidelines in Oncology (NCCN Guidelines).
Genetic/Familial High-Risk Assessment: Breast, Ovarian, and Pancreatic, Version 2.2022. Pozyskano z:
https://lwww.nccn.org/professionals/physician_gls/pdf/genetics_bop.pdf, dostep z 13.06.2022.

15 Rzgdowe Centrum Legislacji. (2022). Projekt rozporzadzenia Ministra Zdrowia zmieniajgcego rozporzadzenie w sprawie
Swiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistyczneyj. Pozyskano z:
https://legislacja.rcl.gov.pl/projekt/12358712, dostep z 13.06.2022.

16 National Comprehensive Cancer Network. (2022). Clinical Practice Guidelines in Oncology (NCCN Guidelines).
Genetic/Familial High-Risk Assessment: Colorectal. Version 1.2022. Pozyskano z:
https://www.nccn.org/professionals/physician_gls/pdf/genetics_colon.pdf, dostep z 13.06.2022.
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10 do 12 lat, podczas gdy podejrzane o AFAP i MAP w wieku 18 do 20 lat [niska
jakos$¢ dowodow naukowych] (ASGE 202017);

= Zaleca sie oferowanie analizy mutacji na poziomie krewnych pierwszego
stopnia u os6b z patogenng mutacjg linii zarodkowej [jakos¢ dowodow:
umiarkowana, sita zalecenia: zdecydowanie na korzys$¢] (SAG/SSFCM
20188),

o Kryteria kwalifikacji do badan genetycznych w kierunku wykrycia mutacji w genie APC
/ STK11 / SMAD4 i BMPR1A / MUTYH obejmujgce pacjentéow z zespotami wysokiego
ryzyka i z rozpoznaniem raka jelita grubego. Brak kryteribw kwalifikujgcych
pacjentow z zespotami wysokiego ryzyka przed zachorowaniem na raka jelita grubego
(bez rozpoznania raka jelita grubego). Dotychczasowy program Ministerstwa Zdrowia
nie definiowat szczegdtowych kryteriéw kwalifikacji do badania genetycznego z uwagi
na zastosowany mechanizm regulacji efektywno$ci medycznej i ekonomicznej poprzez
odpfatno$¢ za wykrycie mutacji (nie za wykonane badanie). Wytyczne kliniczne
w przedmiotowym zakresie zalecaja:

» Badaniom genetycznym w kierunku polipowatosci gruczolakowatej (FAP,
AFAP, MAP, zespot Peutza-Jeghersa, zespdt polipowatosci miodzienczej)
powinny byé poddane osoby, u ktérych stwierdzono: skumulowang liczbe
gruczolakow 2 20 w wywiadzie (...) badanie genetyczne nalezy réwniez
rozwazy¢, jesli w wywiadzie stwierdzono skumulowang liczbe 10-19
gruczolakéw, guz desmoidalny, watrobiaka zarodkowego, sitowato-morularny
wariant raka brodawkowatego tarczycy, jednostronny CHRPE Iub jesli
spetnione sg kryteria dla zespotu polipowatosci zgbkowanej przynajmniej
w niektérych gruczolakach (NCCN 2022b9);

= Zalecane jest objecie genetycznym poradnictwem i badaniami pacjentow ze
stwierdzong polipowatoscia definiowang jako przynajmniej 10
gruczolakoéw stwierdzonych podczas pojedynczego badania endoskopowego
lub przynajmniej 20 gruczolakéw stwierdzonych podczas dotychczasowego
zycia pacjenta w celu wykrycia mutacji w FAP (w tym AFAP i MAP) [niska
jakos$¢ dowodow naukowych] (ASGE 202029);

= U pacjentdow z mnogimi gruczolakami jelita grubego (>10) nalezy rozwazy¢
wykonanie panelowych testéw genetycznych linii germinalnej, ktére
obejmujg geny APC, MUTYH, POLE, POLD1 i NTHL1. Analiza APC powinna
obejmowacé duze rearanzacje [lll, A] (ESMO 2019a21);

17J., Gurudu, S. R., Koptiuch, C., Agrawal, D., Buxbaum, J. L., Abbas Fehmi, S. M., Fishman, D. S., Khashab, M. A., Jamil, L. H.,
Jue, T. L., Law, J. K., Lee, J. K., Naveed, M., Qumseya, B. J., Sawhney, M. S., Thosani, N., Wani, S. B., & Samadder, N. J.
(2020). American Society for Gastrointestinal Endoscopy guideline on the role of endoscopy in familial adenomatous polyposis
syndromes. Gastrointestinal endoscopy, 91(5), 963-982.e2. https://doi.org/10.1016/j.gie.2020.01.028.

18 Cubiella, J., Marzo-Castillejo, M., Mascort-Roca, J. J., Amador-Romero, F. J., Bellas-Beceiro, B., Clofent-Vilaplana, J., Carballal,
S., Ferrandiz-Santos, J., Gimeno-Garcia, A. Z., Jover, R., Mangas-Sanjuan, C., Moreira, L., Pellisé, M., Quintero, E., Rodriguez-
Camacho, E., Vega-Villaamil, P., & Sociedad Espafiola de Medicina de Familia y Comunitaria y Asociacién Espafiola de
Gastroenterologia (2018). Clinical practice guideline. Diagnosis and prevention of colorectal cancer. 2018 Update. Guia de
préctica clinica. Diagnostico y prevencion del cancer colorrectal. Actualizacién 2018. Gastroenterologia y hepatologia, 41(9), 585—
596. https://doi.org/10.1016/j.gastrohep.2018.07.012.

19 National Comprehensive Cancer Network. (2022). Clinical Practice Guidelines in Oncology (NCCN Guidelines).
Genetic/Familial High-Risk Assessment: Colorectal. Version 1.2022. Pozyskano z:
https://lwww.nccn.org/professionals/physician_gls/pdf/genetics_colon.pdf, dostep z 13.06.2022.

20 3., Gurudu, S. R., Koptiuch, C., Agrawal, D., Buxbaum, J. L., Abbas Fehmi, S. M., Fishman, D. S., Khashab, M. A., Jamil, L. H.,
Jue, T. L., Law, J. K., Lee, J. K., Naveed, M., Qumseya, B. J., Sawhney, M. S., Thosani, N., Wani, S. B., & Samadder, N. J.
(2020). American Society for Gastrointestinal Endoscopy guideline on the role of endoscopy in familial adenomatous polyposis
syndromes. Gastrointestinal endoscopy, 91(5), 963-982.e2. https://doi.org/10.1016/j.gie.2020.01.028.

21 Stjepanovic, N., Moreira, L., Carneiro, F., Balaguer, F., Cervantes, A., Balmana, J., Martinelli, E., & ESMO Guidelines
Committee. Electronic address: clinicalguidelines@esmao.org (2019). Hereditary gastrointestinal cancers: ESMO Clinical Practice
Guidelines for diagnosis, treatment and follow-upt. Annals of oncology: official journal of the European Society for Medical
Oncology, 30(10), 1558-1571. https://doi.org/10.1093/annonc/mdz233.
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= Rozpoznanie kliniczne FAP ogdlnie przyjmuje sie, gdy zidentyfikowano > 100
gruczolakéw i u tych oséb zaleca sie badanie genu APC w linii zarodkowej,
poniewaz utatwia to badanie przesiewowe w kierunku mutacji u czionkéw
rodziny i moze mie¢ wartos$¢ predykcyjng dla objawow pozajelitowych (ASCRS
201722);

= Badanie genu MUTYH nalezy przeprowadzi¢ u pacjentéw, u ktérych
kliniczne objawy wskazujg na AFAP, bez dowodéw na podioze patogenne
zwigzane z mutacjg w genie APC [konsensus ekspertow] (GGPO 201923);

= Osoby, u ktérych liczba gruczolakéw jelita grubego wynosi 2 20 powinny
mie¢ wykonane testy genetyczne pod katem mutacji w genie MUTYH. Badania
genetyczne mozna réwniez rozwazy¢ u 0sob u ktérych liczba gruczolakow jest
= 10 oraz u tych, ktére spetniajg nastepujgce kryteria:

e Wiek ponizej 50 r.z.;
o Wystepowanie synchronicznego raka jelita grubego;

¢ Wystepowanie polipéw gruczolakowatych i zgbkowanych (z przewaga
polipdw zgbkowanych);

e Wywiad rodzinny sugerujgcy dziedziczenie recesywne (np.
pokrewienstwo rodzicow lub rodzeAstwa z udokumentowang
polipowatoscig gruczolakowatg lub rakiem jelita grubego). (NHMRC
201824)

= U os6b z przebarwieniami skory i bton s$luzowych, >2 polipami
hamartomatycznymi typu Peutza-Jeghersa i/lub historiag rodzinng
zalecamy analize mutacji w genie STK11 [jako$¢ dowodow: niska, sita
zalecenia: zdecydowanie na korzy$¢] (SAG/SSFCM 2018%5);

» U pacjentow z kliniczng diagnoza polipowatosci mlodzienczej (5 lub
wiecej mlodzienczych polipéw w okreznicy, mnogie miodziencze polipy
przewodu pokarmowego i/llub dowolna liczba mtodzienczych polipow i
rodzinna historia zespolu mlodzienczej polipowatosci) zalecamy analize
pod katem mutacji genéw zaangazowanych, gtéwnie SMAD4 i BMPR1A
[[akos¢ dowoddéw: niska, sita zalecenia zdecydowanie na korzys¢];
(SAG/SSFCM 20182%)

¢ W odniesieniu do projektu swiadczenia: ,,Opieka nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie
uwarunkowanego ryzyka zachorowania na siatkowczaka lub chorobe von Hippel-Lindau

(VHL)”

22 Herzig, D., Hardiman, K., Weiser, M., You, N., Paquette, I., Feingold, D. L., & Steele, S. R. (2017). The American Society of
Colon and Rectal Surgeons Clinical Practice Guidelines for the Management of Inherited Polyposis Syndromes. Diseases of the
colon and rectum, 60(9), 881-894. https://doi.org/10.1097/DCR.0000000000000912.

2 German Guideline Program in Oncology. (2019). German Guideline Program in Oncology (German Cancer Society, German
Cancer Aid, AWMF): S3-Guideline Colorectal Cancer,long version 2.1, 2019, AWMF registrationnumber: 021-0070L. Pozyskano
z: http://lwww.leitlinienprogramm-onkologie.de/leitlinien/kolorektales-karzinom/, dostep z 13.06.2022.

2 NHMRC. (2018). Clinical practice guidelines for the prevention, early detection and management of colorectal cancer - Clinical
Guidelines Wiki. Pozyskano z: https://wiki.cancer.org.au/australia/Guidelines:Colorectal _cancer, dostep z: 14.06.2022.

% Cubiella, J., Marzo-Castillejo, M., Mascort-Roca, J. J., Amador-Romero, F. J., Bellas-Beceiro, B., Clofent-Vilaplana, J., Carballal,
S., Ferrandiz-Santos, J., Gimeno-Garcia, A. Z., Jover, R., Mangas-Sanjuan, C., Moreira, L., Pellisé, M., Quintero, E., Rodriguez-
Camacho, E., Vega-Villaamil, P., & Sociedad Espafiola de Medicina de Familia y Comunitaria y Asociacién Espafiola de
Gastroenterologia (2018). Clinical practice guideline. Diagnosis and prevention of colorectal cancer. 2018 Update. Guia de
préctica clinica. Diagnéstico y prevencion del cancer colorrectal. Actualizacion 2018. Gastroenterologia y hepatologia, 41(9), 585—
596. https://doi.org/10.1016/j.gastrohep.2018.07.012.

% Cubiella, J., Marzo-Castillejo, M., Mascort-Roca, J. J., Amador-Romero, F. J., Bellas-Beceiro, B., Clofent-Vilaplana, J., Carballal,
S., Ferrandiz-Santos, J., Gimeno-Garcia, A. Z., Jover, R., Mangas-Sanjuan, C., Moreira, L., Pellisé, M., Quintero, E., Rodriguez-
Camacho, E., Vega-Villaamil, P., & Sociedad Espafiola de Medicina de Familia y Comunitaria y Asociacién Espafiola de
Gastroenterologia (2018). Clinical practice guideline. Diagnosis and prevention of colorectal cancer. 2018 Update. Guia de
practica clinica. Diagnostico y prevencion del cancer colorrectal. Actualizacion 2018. Gastroenterologia y hepatologia, 41(9), 585—
596. https://doi.org/10.1016/j.gastrohep.2018.07.012.
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o Kryteria kwalifikacji do badan genetycznych w kierunku wykrycia mutacji w genie VHL
/ RB1 obejmujgce krewnych wytgcznie | stopnia pokrewienstwa. Zgodnie z uwagg Prof.
dr hab. n.med. Anna Latos-Bieleriska Konsultant Krajowej w dziedzinie genetyki
klinicznej (Raport z konsultacji publicznych oraz opiniowania projektu rozporzadzenia
Ministra Zdrowia zmieniajgcego rozporzadzenie w sprawie $wiadczen gwarantowanych
z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej; pozycja 61) ,Nalezy — w zaleznosci
od danych rodowodowych — uwzgledni¢ takze badanie genetyczne krewnych [1°7).
Wytyczne w przedmiotowym zakresie zalecaja:

= Pacjent z ryzykiem definiowany jest jako osoba z wywiadem rodzinnym
siatkbwczaka u rodzica, rodzenstwa lub u krewnego pierwszego lub
drugiego stopnia [sita zalecenia DJ;. (...) W celu optymalizacji opieki mozliwie
szybko powinna by¢ przeprowadzona stratyfikacja dzieci na podstawie
spodziewanego ryzyka wystgpienia siatkbwczaka. Ryzyko powinno byé
okreslone na podstawie stopnia pokrewienstwa z chorym cztonkiem rodziny i
potwierdzone testami genetycznymi (...) [sita zalecenia C] (AAOOP 201827);

=  Wytyczne wskazujg osoby zagrozone chorobg VHL. Sg nimi wszystkie osoby
majace krewnego pierwszego stopnia (rodzice, dzieci, siostry i bracia) lub
drugiego stopnia (ciotki, wujkowie, dziadkowie i wnuki) z mutacjg genu VHL.
(VHLA 2020%)

27 Skalet, A. H., Gombos, D. S., Gallie, B. L., Kim, J. W., Shields, C. L., Marr, B. P., Plon, S. E., & Chévez-Barrios, P. (2018).
Screening Children at Risk for Retinoblastoma: Consensus Report from the American Association of Ophthalmic Oncologists and
Pathologists. Ophthalmology, 125(3), 453-458. https://doi.org/10.1016/j.0phtha.2017.09.001.

28 VHL Alliance (2020). What You Need to Know About VHL. Edycja 6. Pozyskano z: https://www.vhl.org/patients/vhl-handbook/,
dostep z 15.03.2021.
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5. Opinie ekspertow

Przedstawione w niniejszym rozdziale opinie ekspertow zostaty przygotowane bezpfatnie, zgodnie
z aktualnymi przepisami prawnymi dotyczacymi wykonywania przez Agencje na zlecenie Ministra
Zdrowia oceny technologii medycznych.

Opinie dotyczg zasadnosci finansowania przedmiotowych Sswiadczen opieki zdrowotnej w zakresie
prewencji wybranych, dziedzicznie uwarunkowanych nowotworéw w ramach AOS oraz szczegdtowych
warunkéw ich realizacji i monitorowania opieki nad pacjentem w formie przedstawionej do konsultaciji.

Projekt proponowanych swiadczen w zakresie wybranych nowotworéw dziedzicznych wypracowany
zostat w oparciu o badanie opinii eksperckich. Analitycy Agencji w dniu 10.06.2022 r. przekazali
formularz oceny tgcznie do 4 ekspertéw. Do grona ekspertéw zaliczono:

Tabela 2. Lista ekspertow

Lp. Imie i nazwisko eksperta Afiliacja

1. Filip Nowak, MBA Prezes Narodowego Funduszu Zdrowia

2. Prof. dr hab. n. med. Anna Latos-Bielenska Konsultant Krajowy w dziedzinie genetyki klinicznej

3. Prof. dr hab. n. med. Maciej Krzakowski Konsultant Krajowy w dziedzinie onkologii klinicznej

4. Prof. dr hab. n. med. Mariusz Bidzinski Konsultant Krajowy w dziedzinie ginekologii onkologicznej

Do dnia 15 lipca 2022 r. odpowiedzi na przestany formularz opinii udzielito tacznie czterech
ekspertéw klinicznych / przedstawicieli instytucji panstwowych.

Formularz opinii zawierat odniesienie do zasadnosci finansowania trzech proponowanych $wiadczen
gwarantowanych:

e Opieka nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka zachorowania na raka
piersi lub raka jajnika,

¢ Opieka nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka zachorowania na raka
jelita grubego lub raka btony Sluzowej trzonu macicy,

e Opieka nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka zachorowania na
siatkbwczaka lub chorobe von Hippel-Lindau (VHL),

w ramach rozporzadzenia Ministra Zdrowia w sprawie $wiadczen gwarantowanych z zakresu
ambulatoryjnej opieki specjalistycznej.

Ekspertéw poproszono o okreslenie zasadnosci sformutowanych warunkéw realizacji kazdego z ww.
Swiadczen w zakresie: wymagan formalnych, warunkéw kwalifikacji do $wiadczenia, zakresu
swiadczenia, kryteriéw kwalifikacji do badanh genetycznych, personelu, organizacji udzielania swiadczen
oraz warunkow czasowych realizacji Swiadczenia.

W odniesieniu do swiadczenia ,Opieka nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka
zachorowania na raka piersi lub raka jajnika”, Konsultant Krajowy w dziedzinie ginekologii onkologicznej
wskazuje w ,wymaganiach formalnych” na brak konieczno$ci dostepu do poradni endokrynologicznej,
natomiast pozostate warunki uznaje za zasadne. Nastepnie w przypadku ,zakresu $wiadczenia”
Konsultant sugeruje brak potrzeby zapewnienia w wymogach procedury ICD-9: 88.713 USG tarczycy
i przytarczyc, a w przypadku ,organizacji udzielania $wiadczen” —procedury ICD-9: 06.112 Biopsja
aspiracyjna cienkoigtowa tarczycy — celowana. Natomiast Konsultant Krajowy w dziedzinie genetyki
klinicznej w ,wymaganiach formalnych” proponuje, aby dokona¢ odrebnego okreslenia wymogéw oraz
kontraktowania etapow: ,Poradnictwo i badania genetyczne” oraz ,Nadzor i badania diagnostyczne”.
W(g ekspertki pozwoli to na realizacje $wiadczenia przez wiekszg liczbe poradni oraz brak ograniczenia
dostepu do genetyka. Nastepnie, w zakresie ,personelu”, Konsultant Krajowy w dziedzinie genetyki
klinicznej wskazuje, ze niezbedne jest wprowadzenie roli koordynatora. Koordynator powinien byc¢
dostepny w kazdym z osrodkéw realizujgcych swiadczenie. Ponadto, Konsultant wskazuje, ze
konieczna jest ewaluacja zespotu realizatoréw ktéra powinna obejmowac: certyfikacje lekarzy, formalne
powofanie doradcow genetycznych, wdrozenie roli koordynatorow (wspomniane powyzej) oraz
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wigczenie do realizacji $wiadczenia biotechnologéw. W zakresie ,organizacji udzielania swiadczen”,
Konsultant Krajowy w dziedzinie genetyki klinicznej, wskazuje na konieczno$¢ utworzenia rejestru
(dziatajacego jak w przypadku ,Programu opieki nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie
uwarunkowanego ryzyka zachorowania na nowotwory ztosliwe”) oraz koordynatora (jw.).

W kwestii $wiadczenia ,Opieka nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka
zachorowania na raka jelita grubego lub raka bfony sSluzowej trzonu macicy”, Konsultant Krajowy
w dziedzinie ginekologii onkologicznej proponuje dodanie do kryteriow kwalifikacji do badania mutacji
MLH1, MSH2, MSH6, PMS2: rak endometrium przed 40 r.z. u krewnej | lub Il stopnia (w ,kryteriach
kwalifikacji do badan genetycznych”). Natomiast Konsultant Krajowy w dziedzinie genetyki klinicznej,
tak jak w przypadku pierwszego swiadczenia wskazuje w ,wymaganiach formalnych” na potrzebe
odrebnego okreslenia wymogéw oraz kontraktowania etapéw: ,Poradnictwo i badania genetyczne”
a w zakresie ,personelu”, aby kazda jednostka realizujgca sSwiadczenie posiadata koordynatora oraz
zeby dokonano ewaluacji zespotu realizatoréw.

Wobec $wiadczenia ,Opieka nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka
zachorowania na siatkdwczaka lub chorobe von Hippel-Lindau (VHL)”, Konsultant Krajowy w dziedzinie
genetyki Kklinicznej w ,wymaganiach formalnych” jak w przypadku poprzednich dwéch $wiadczen
podkresla aby opieka onkologiczna i genetyczna byty traktowane oddzielnie i tym samym pacjenci nie
mieli ograniczonego dostepu do genetyka.

Konsultant Krajowy w dziedzinie genetyki klinicznej w dodatkowych uwagach ponownie podkres$la brak
rozdzielenia opieki genetycznej nad pacjentami i rodzinami z dziedzicznym obcigzeniem zespotem
zwiekszonego ryzyka a diagnostykg genetyczng guzow nowotworowych dla potrzeb opieki
onkologicznej, personalizowanej. Wskazuje, ze brak rozdzielenia opieki genetycznej i onkologicznej
bedzie skutkowal ograniczeniem dostepu pacjentéw do genetyka oraz prowadzit do sytuacji, kiedy
opieka i diagnostyka genetyczna dla pacjentami i rodzinami z dziedzicznym obcigzeniem zespotem
zwiekszonego ryzyka bedzie mogta byé realizowana jedynie przez placéwki w duzych,
wielospecjalistycznych jednostkach.

NFZ w opinii odnos$nie skutkéw finansowych dla podmiotéw zobowigzanych do finansowania $wiadczen
opieki zdrowotnej ze Srodkéw publicznych w przypadku zakwalifikowania nowych swiadczen jako
swiadczen gwarantowanych, wskazuje ze szacowany roczny koszt pfatnika publicznego oscyluje
miedzy 30 a 100 min zt i stanowi¢ moze znaczne obcigzenie finansowe. NFZ podkresla rowniez, ze
doktadna i rzetelna ocena skutkdéw finansowych dla systemu ochrony zdrowia jest niemozliwa na tym
etapie. Ponadto przytacza wtasng uwage z konsultacji publicznych, aby do objecia opiekg wigczani byl
wytgcznie zdrowi cztonkowie rodzin.

Szczegotowe uzasadnienia zostaty przedstawione w ponizszej tabeli.
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Tabela 3. Opinie eksperckie w zakresie zasadnosci finansowania przedmiotowych $wiadczen opieki

zdrowotnej
Bernard Wasko — meAiLga:_be;tglsr-ned' ’I\?'Arof_. (‘:Ir hab. n. me_d. me: o7 ha_b. n. m_ed.
Ekspert — Z up. Prezesa Bielefiska — aciej Krzakow_skl - Mariusz Bldzu_15k| -
funkcja Narodowego Konsultant Krajowy Konsultgnt Krgjowy Ko_nsu!te_mt }_<rajowy w
Funduszu Zdrowia | w dziedzinie genetyki kwldz!_eglz_ln_le . dmedz:(nlle ginekologii
Klinicznej onkologii klinicznej onkologicznej
- . OPIEKA NAD RODZINAMI WYSOKIEGO, DZIEDZICZNIE UWARUNKOWANEGO RYZYKA
Swiadczenie/ ZACHOROWANIA NA RAKA PIERSI LUB RAKA JAINIKA
zasadnos¢
Uzasadnienie Uzasadnienie Uzasadnienie Uzasadnienie
Oszacowany faktyczny | Ekspert wskazuje, ze | Odmowa. Ekspert | Tak, zasadne finansowanie.
koszt ptatnika | nalezy odrebnie | wskazat na | “Nie widze potrzeby aby w
publicznego  bedzie | okreslic wymogi dla | skierowanie prosby o | tym systemie byta
wynosit 30-100 min zt | etapu ,Poradnictwo i | opini¢ do Konsultanta | angazowana poradnia
rocznie, co moze | badania genetyczne” | Krajowego W | endokrynologiczna.
stanowi¢ znaczne | oraz dla etapu ,Nadzér | dziedzinie genetyki | pozostate  warunki  sa
obcigzenie finansowe. | i badania | klinicznej. potrzebne”
. Doktadna i rzetelna | diagnostyczne” oraz
]\(Nymagama ocena skutkow | odrebnie kontraktowac
ormalne . . .
finansowych dla | kazdy z  etapow.
systemu ochrony | Pozwoli to wigczy¢ w
zdrowia niemozliwa na | etap ,Poradnictwo i
obecnym etapie. | badania genetyczne”
Dodatkowo ekspert | poradnie genetyczne
przytoczyt zlokalizowane poza
udostepnione podczas | szpitalami
konsultacji publicznych | wieloprofilowymi.
Warunki uwagl, w ktory-ch NFZ Tak, zasadne Tak, zasadne finansowanie.
kwalifikacji do po_dkr_eslal,_ ze do finansowanie.
p ) bjecia opiekg powinni Brak uwag.
Swiadczenia A pieka p
by¢ wigczani tylko
zdrowi czlonkowie | Tak, zasadne Tak, zasadne finansowanie.
Zakres rodzin. finansowanie. “Nie widze potrzeby
Swiadczenia wykonywania 88.713 USG
tarczycy i przytarczyc”
Kryteria Tak, zasadne Tak, zasadne finansowanie.
kwalifikacji do finansowanie. Brak uwag.
badan
genetycznych
Ekspert podkresla, ze Tak, zasadne finansowanie.
program wymaga Brak uwag.
uwzglednionego w
podstawowym
schemacie
organizacyjnym
ustanowionego
koordynatora dla
kazdego osrodka.
Dodatkowo wskazuje
na konieczno$¢
Personel ewaluaciji zespotu
realizatorow
(propozycja certyfikacji
lekarzy,  formalnego
powotania  doradcéw
genetycznych,
ustanowienia
koordynatoréw  oraz
uwzglednienia
biotechnologéw  jako
realizatorow
programu).
Ekspert wskazuje na Tak, zasadne finansowanie.
Organizacja koniecznos¢ “Nie  widze  potrzeby
udzielania prowadzenia rejestru, wykonywania 06.112
Swiadczen zwtaszcza w projekcie Biopsja aspiracyjna
dotyczgcym
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Prof. dr hab. n. med.
Bemard Wasko- | AmnaLatos- | LEALLGET | L Rtk -
=L z up. Prezesa S Konsﬂlltant Krajowy Konsultant Krajowy w
el NEREEENETD IS BT BRIy w dziedzinie dziedzinie ginekologii
Funduszu Zdrowia w dziedzinie genetyki nkologii Klinicznei nkologicznei
Klinicznej onkolog cznej onkologicznej
dziedzicznych zmian, cienkoiglowa tarczycy —
ktérego jednostkag celowana”
podstawowg jest
rodzina, a nie
pojedyncza osoba.
Warunki Tak, zasadne Tak, zasadne finansowanie.
czasowe finansowanie. Brak uwag.
realizacji
Swiadczenia
,_ . OPIEKA NAD RODZINAMI WYSOKIEGO, DZIEDZICZNIE UWARUNKOWANEGO RYZYKA
Swiadczenie/ ZACHOROWANIA NA RAKA JELITA GRUBEGO LUB RAKA BLONY SLUZOWEJ TRZONU MACICY
zasadnos¢
Uzasadnienie Uzasadnienie Uzasadnienie Uzasadnienie
Oszacowany faktyczny | Ekspert wskazuje, ze | Odmowa. Ekspert | Tak, zasadne finansowanie.
koszt ptatnika | nalezy odrebnie | wskazat na | Brak uwag.
publicznego bedzie | okresli¢ wymogi dla | skierowanie prosby o
wynosit 30-100 min zt | etapu ,Poradnictwo i | opinie do Konsultanta
rocznie, co moze | badania genetyczne” | Krajowego w
stanowi¢ znaczne | oraz dla etapu ,Nadzér | dziedzinie genetyki
obcigzenie finansowe. | i badania | klinicznej.
. Doktadna i rzetelna | diagnostyczne” oraz
}/(\J%T;;gzma ocena skutkéw | odrebnie kontraktowac
finansowych dla | kazdy z  etapow.
systemu ochrony | Pozwoli to wigczy¢ w
zdrowia niemozliwa na | etap ,Poradnictwo i
obecnym etapie. | badania genetyczne”
Dodatkowo ekspert | poradnie genetyczne
przytoczyt zlokalizowane  poza
udostepnione podczas | szpitalami
konsultacji publicznych | wieloprofilowymi.
Warunki LIW;?I, \?/ +ktor¥ch NZZ Tak, zasadne Tak, zasadne finansowanie.
kwalifikacji do podkresial, = z& 4O | fhansowanie. Brak uwag
swiadczenia objgma opleka_powmm :
by¢ wigczani tylko
Zakres zdrowi cztonkowie | Tak, zasadne Tak, zasadne finansowanie.
$wiadczenia rodzin. finansowanie. Brak uwag.
Tak, zasadne Tak, zasadne finansowanie.
finansowanie. “Kryteria  kwalifikacji do
badania w kierunku
Kryteria wykrycia mutacji w genach
kwalifikacji do MLH1, MSH2, MSHS,
badan PMS2:
genetycznych Dodatbym rozpoznanie raka
endometrium  przed 40
rokiem zycia u krewnej 1 lub
2 stopnia pokrewienstwa”
Ekspert podkresla, ze Tak, zasadne finansowanie.
program wymaga Brak uwag.
ustanowionego
koordynatora dla
kazdego osrodka,
uwzglednionego w
podstawowym
schemacie
Personel organizacyjnym
programu. Dodatkowo
wskazuje na
konieczno$¢ ewaluacii
zespotu  realizatorow
(propozycja certyfikacji
lekarzy,  formalnego
powotania  doradcow
genetycznych,
ustanowienia
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Prof. dr hab. n. med.

Prof. dr hab. n. med.

Prof. dr hab. n. med.

Bernard Wasko — Anna Latos- ot 5 . N
ispen— | zuperewess | Belerstas | MO9S K7ONOn | Mares Bieiie S
funkcja Narodowego Konsultant Krajowy W dziedzinifa y dziedzinie ginejkolggii
Funduszu Zdrowia w dziedzinie genetyki onkologii Klinicznej onkologicznej
klinicznej
koordynatoréw  oraz
uwzglednienia
biotechnologéw  jako
realizatorow
programu).
Organizacja - Tak, zasadne finansowanie.
udzielania Brak uwag.
Swiadczen
Warunki Tak, zasadne Tak, zasadne finansowanie.
czasowe finansowanie. Brak uwag.
realizacji
Swiadczenia

Swiadczenie/

OPIEKA NAD RODZINAMI WYSOKIEGO, DZIEDZICZNIE UWARUNKOWANEGO RYZYKA
ZACHOROWANIA NA SIATKOWCZAKA LUB CHOROBE VON HIPPEL-LINDAU (VHL)

zasadnos¢
Uzasadnienie Uzasadnienie Uzasadnienie Uzasadnienie

Oszacowany faktyczny | Ekspert wskazuje na | Odmowa. Ekspert
koszt ptatnika | koniecznosc¢ wskazat na
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6. Populacja i wplyw na sektor finanséw publicznych

Szacowana w Raporcie analitycznym WS.4220.3.2021 wielko$¢ populacji docelowej ktéra objeta
zostanie trzema swiadczeniami:

1. Opieka nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka zachorowania na raka
piersi lub raka jajnika,

2. Opieka nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka zachorowania na raka
jelita grubego lub raka btony sluzowej trzonu macicy,

3. Opieka nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka zachorowania na
siatkbwczaka lub chorobe von Hippel-Lindau (VHL),

w latach 2023-2025 wynosi:

Swiadczenie | Swiadczenie Il Swiadczenie Il
Rok | Poradnictwol | oy 6ripadania | POrAANICWO T | Nayz6r i badania | POr2ANICWO T | Nagz6r i badania
badania . badania . badania .
diagnostyczne diagnostyczne diagnostyczne
genetyczne genetyczne genetyczne
2023 16 160 25 449 17 010 1461 136 136
2024 16 409 26 704 17 273 1429 141 141
2025 16 658 27 958 17 536 1398 145 145

[Zrédto: Raport analityczny AOTMIiT WS.4220.3.2021]

Szacowane w Raporcie analitycznym WS.4220.3.2021 koszty opieki?® nad pacjentami z wysokim,
dziedzicznie uwarunkowanym ryzykiem zachorowania na nowotwory ztosliwe w latach 2023-2025

Wynosza:
Rok Swiadczenie | Swiadczenie Il Swiadczenie Il Lacznie
2023 73 390 927 zt 37 479 245 zt 611 054 zt 111 481 225 zt
2024 74 914 874 zt 38 025 284 zt 633 519 zt 113 573 677 zt
2025 76 438 367 zt 38 571 935 zt 651 491 zt 115 661 793 zt

[Zrédto: Raport analityczny AOTMIiT WS.4220.3.2021]

Szczegotowe zatozenia analizy wptywu na budzet zostaty przedstawione w Raporcie analitycznym
WS.4220.3.2021 w rozdziale ,13. Analiza wptywu na budzet ptatnika publicznego”.

29 Szacowane w Raporcie analitycznym WS.4220.3.2021 koszty badar genetycznych obejmowaly realizacje badari genetycznych
z zastosowaniem sekwencjonowanie nowej generacji (NGS).

30 AOTMIT. (2021). Raport analityczny AOTMIT ,Model prewencji oraz wczesnego wykrywania wybranych, dziedzicznie
uwarunkowanych nowotworéw w ramach ambulatoryjnej opieki specjalistycznej” (nr WS.4220.3.2021).
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