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Prezesie Agencji Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji

Stanowisko Rady Przejrzystosci
nr 37/2026 z dnia 23 marca 2026 roku
w sprawie zasadnosci kwalifikacji Swiadczen opieki zdrowotnej
dot. badan genomu cztowieka metodg sekwencjonowania
nastepnej generacji (NGS)

Rada Przejrzystosci uznaje za zasadne zakwalifikowanie Swiadczen opieki
zdrowotnej:
e ,Badanie genomu cztowieka metodqg sekwencjonowania nastepnej generacji

(NGS) — mate panele celowane NGS w diagnostyce chordb rzadkich
spowodowanych mutacjami germinalnymi”;

e ,Badanie genomu cztowieka metodqg sekwencjonowania nastepnej generacji
(NGS) — srednie panele celowane NGS w diagnostyce chordb rzadkich
spowodowanych mutacjami germinalnymi”,

jako swiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki
specjalistycznej, pod warunkiem uwzglednienia uwag Rady.

Uzasadnienie

Problem decyzyjny

Problemem decyzyjnym jest ocena zasadnosci zakwalifikowania ww. swiadczen
opieki zdrowotnej jako swiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej
opieki specjalistycznej.

Choroby rzadkie to schorzenia wystepujgce u mniej niz 5 na 10 000 osob, zwykle
ciezkie, przewlekte i czesto uwarunkowane genetycznie. Choroby te (obecnie
kod ORPHA przypisano ponad 6000 jednostek) sq klinicznie zréZznicowane
i ok. 80% ma etiologie genetycznq, 70% manifestuje sie w wieku dzieciecym,
a okoto 3% ujawnia sie juz w okresie noworodkowym. Diagnostyka jest trudna
i dtugotrwata. Wielu pacjentdow przechodzi wieloletniq ,,odyseje diagnostyczng”
i prawidtowq diagnoze stawia Srednio dopiero dsmy specjalista, a wczesniej
chorzy otrzymujq zwykle 2—-3 btedne rozpoznania. Podstawgq rozpoznania jest
kompleksowa ocena kliniczna (wywiad, analiza wczesniejszej dokumentacji,
badanie przedmiotowe, badania obrazowe, a w niektorych przypadkach réwniez
rozszerzone badania laboratoryjne i konsultacje specjalistyczne). Szczegdlne
znaczenie ma diagnostyka genetyczna. Wsrdd metod badan genetycznych
znajdujq sie 3 podstawowe kategorie: cytogenetyka klasyczna, molekularna
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(m.in. FISH, aCGH, MLPA, QF-PCR, OGM) oraz biologia molekularna, w tym
sekwencjonowanie nowej generacji (NGS) realizowane jako panele NGS lub inne
formy, co pozwala rownoczesnie analizowac wiele gendow i znaczqco skraca czas
do postawienia diagnozy.

Postepowanie w chorobach rzadkich opiera sie na identyfikacji potencjalnej
grupy chordb lub dominujgcych objawdw, co pozwala zawezi¢ spektrum
diagnostyczne | ukierunkowac¢ dalszqg ocene kliniczng w tym zasadnosc
przeprowadzenia diagnostyki genetycznej. Dla wielu chordb nie ma terapii
celowanych, a postepowanie terapeutyczne sprowadza sie gfownie do terapii
objawowej i podtrzymujqcej. Leki sieroce dostepne sq dla nielicznych jednostek.
Ustalenie rozpoznania umozliwia wdrozenie odpowiedniego,
wielodyscyplinarnego leczenia obejmujgcego farmakoterapie, dietoterapie,
zabiegi chirurgiczne, przeszczepianie szpiku kostnego, terapie enzymatyczne,
genowe lub inne specjalistyczne interwencje.

Sekwencjonowanie nastepnej generacji (NGS) to wysokoprzepustowa technika
odczytywania DNA i RNA z bardzo duzq czuftosciq, umozliwiajgca analize
milionow czgsteczek jednoczesnie. Dzieki dokftadnosci do pojedynczego
nukleotydu NGS jest kluczowym narzedziem diagnostyki chorob rzadkich
o ztozonym podtozu genetycznym. Wyrdznia sie panele celowane roznych
rozmiaréw, sekwencjonowanie eksomu (WES)/eksomu klinicznego (CES) oraz
sekwencjonowanie catego genomu (WGS).

Proponowana grupa docelowa wnioskowanych swiadczen obejmuje pacjentow
z chorobami rzadkimi (8—10 tys. jednostek chorobowych). Szacuje sie, Zze 5-6%
populacji Polski choruje na choroby rzadkie, a zapotrzebowanie na panele NGS
wynosi 8-10 tys. badan rocznie (3200-4000 matych paneli i 4800—6000 Srednich
paneli). Whnioskowane swiadczenie powinno by¢ udzielane w zakresie
ambulatoryjnej  opieki  specjalistycznej w  poradniach  genetycznych
i by¢ poprzedzone szczegotowym wywiadem klinicznym. Badania powinny
by¢ wykonywane w poradniach genetycznych lub poradniach specjalistycznych
OECR, zawsze z zapewnieniem konsultacji genetycznej przed i po badaniu.
Konsultant krajowy w dziedzinie genetyki klinicznej, proponuje, aby czas
oczekiwania na wynik nie przekraczat 60 dni roboczych (20 w trybie pilnym).

Dowody naukowe

Zidentyfikowano 12 badarn oceniajgcych mate panele NGS w diagnostyce chordb
rzadkich o podfozu genetycznym, w tym: jedno badanie z randomizacjg
porownujgce panel NGS (32-55 gendw) z sekwencjonowaniem Sangera
u pacjentow z uktadowymi chorobami autozapalnymi oraz 11 retrospektywnych
badarn jednoramiennych (w tym 2 walidacyjne). Panele obejmowaty od 2 do 39
genow, a liczebnos¢ badanych populacji wynosita od 24 do 4 656 pacjentow
z podejrzeniem choréob monogenowych (w tym uktadowych chordb
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autozapalnych, dystrofii miesniowych, oraz choréb metabolicznych). Wtgczano
rowniez pacjentow z jednostkami chorobowymi z zakresu ortopedii, nefrologii
i immunologii) o zréznicowanym obrazie klinicznym.

Wyniki analizowanych badan wskazujg na zroznicowanqg skutecznosc
diagnostycznqg matych paneli NGS i jej zaleznos¢ od analizowanej choroby
rzadkiej oraz liczby gendw uwzglednionych w panelu. W badaniach
obserwacyjnych wynosita od 15,8% do 94%. NajwyZisze wartosci skutecznosci
diagnostycznej matych paneli NGS obserwowano w wybranych badaniach
i specyficznych populacjach pacjentow, w szczegdlnosci w pojedynczych
badaniach dotyczqcych choréb metabolicznych (94,4% w populacji pacjentéw
z wgtrobowgq postaciq choroby spichrzeniowej glikogenu oraz zaburzeniami
spichrzeniowymi lizosomdw), nefrologicznych (72% u pacjentow z autosomalnie
dominujgcg wielotorbielowatosciq nerek), immunologicznych (60% w populacji
pacjentow z ciezkim ztozonym niedoborem odpornosci) oraz w ortopedii (92%
u pacjentow z mnogimi kostniakochrzestniakami). W badaniu z randomizacjg
wykazano wyziszq skutecznos¢ diagnostyczng panelu NGS w ukfadowych
chorobach autozapalnych w porédwnaniu z sekwencjonowaniem Sangera, jednak
wptlyw na decyzje terapeutyczne nie rdznit sie istotnie miedzy strategiami.
Zidentyfikowano 36 badan obserwacyjnych oceniajgcych skutecznosc
diagnostycznq srednich paneli NGS, w tym 24 o charakterze retrospektywnym
i12 prospektywnych. W przewazajgcej wiekszosci byty to badania
jednoramienne (N=33), natomiast w trzech zastosowano grupe porownawczg
lub projekt walidacyjny. Panele obejmowaty od 40 do powyzej 1800 gendw,
a populacje liczyty od 16 do ponad 2000 pacjentow z podejrzeniem chordb
rzadkich o podfozu genetycznym, gftownie w obszarze neurologii, chordb
metabolicznych i okulistyki.

W badaniach dotyczqgcych srednich paneli NGS zakres ich skutecznosci
diagnostycznej srednich paneli NGS byt szeroki i wyraznie zalezny od jednostki
chorobowej, stopnia precyzji fenotypu klinicznego oraz wczesniejszej sciezki
diagnostycznej pacjenta. Najwyzsze wartosci uzyskiwano w populacjach dobrze
zdefiniowanych klinicznie, natomiast istotnie nizsze w heterogenicznych
kohortach po wczesniejszej nieskutecznej diagnostyce. Najwyzsze wartosci
skutecznosci diagnostycznej srednich paneli NGS obserwowano w wybranych
badaniach i specyficznych populacjach pacjentéw, przy czym w chorobach
hematologicznych wynosity one od 26% do 83,5% (najwyZej w dziedzicznych
niedokrwistosciach), w dziedzicznych dystrofiach siatkowki od 37,4% do 72,9%,
w dziedzicznych chorobach nerek od 17% do 88% (najwyzej w torbielowatych
chorobach nerek) oraz we wrodzonych btedach metabolizmu i chorobach
mitochondrialnych od 11% do 70% (do 85% po uwzglednieniu VUS, najwyzej
w populacjach z dobrze zdefiniowanym fenotypem kliniczno-biochemicznym).
Wyniki te wskazujg, Zze optymalizacja kwalifikacji pacjentow oraz wtasciwe
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umiejscowienie paneli NGS w algorytmie diagnostycznym moze istotnie
zwiekszac efektywnosc¢ uzyskiwania rozpoznania molekularnego. Niezaleznie
od obszaru klinicznego panele NGS charakteryzowaty sie bardzo wysokq
trafnosciq analityczng, z czutosciq i swoistoscig najczesciej w zakresie 96—100%.
Wytyczne towarzystw naukowych

Zidentyfikowano 12 dokumentdw dotyczqcych zastosowania NGS w diagnostyce
chorob rzadkich, w tym 9 wytycznych przygotowanych przez 13 towarzystw
naukowych lub instytucji: GFH BVDH DGP OGH 2025, NHS 2024/2025, ACGS
2024, SEGO AEDP 2024, EuroGentest ESHG 2016/2022, PTGiP PTGC 2022, ACMG
2020, a takie schemat postepowania zamieszczony na  stronie
chorobyrzadkie.gov, konsensus ekspertow Tong 2022 oraz jedno stanowisko
NSGC 2023. Zgodnie z wytycznymi:

e NGS jest uznawane za podstawowe narzedzie diagnostyczne w chorobach
rzadkich o podfozu genetycznym, zwfaszcza przy ztozonym lub nietypowym
fenotypie.

e Diagnostyka genetyczna powinna byc poprzedzona doktadng oceng kliniczng,
a interpretacja wynikow powinna odbywac sie w zespole multidyscyplinarnym
Z udziatem genetykow klinicznych i specjalistow laboratoryjnych, doradcow
genetycznych i innych specjalistow.

e NGS rekomendowane jest zardwno jako badanie pierwszego rzutu,
jak i kolejny etap diagnostyki, gdy metody konwencjonalne nie doprowadzity
do postawienia diagnozy.

e Badanie powinno by¢ wykonywane wtedy, gdy wynik moze realnie wptyngc
na dalsze postepowanie medyczne.

e NGS zaleca sie takze w cigZzach obarczonych wysokim ryzykiem wad,
szczegolnie gdy nie wykonano wczesniejszych badan genetycznych i brakuje
materiatu biologicznego do analizy.

e Dobdr metody badania genetycznego powinien zalezec¢ od obrazu klinicznego
i podejrzewanej etiologii choroby — przy jednoznacznym fenotypie zaleca
sie testy pojedynczego genu lub ukierunkowane panele.

e W chorobach o duzej heterogennosci genetycznej lub przy braku jasnego
rozpoznania klinicznego rekomendowane sq szerokie panele.

Problem ekonomiczny

Zakwalifikowanie ww. Swiadczern opieki zdrowotnej jako swiadczen
gwarantowanych wiqzafoby sie z dodatkowymi, trudnymi do oszacowania
wydatkami ptatnika publicznego.

Analiza wptywu na budzet zostata przeprowadzona z perspektywy pfatnika
publicznego w 3-letnim horyzoncie czasowym obejmujgcym lata 2026—-2028.
Zuwagi na brak mozliwosci wiarygodnego okreslenia kosztow scenariusza
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istniejgcego obejmuje wyfqcznie scenariusz nowy, zaktfadajgcy finansowanie
analizowanych swiadczen ze srodkdéw publicznych. W wariancie podstawowym
szacowana liczba pacjentow wynosi odpowiednio dla matych paneli celowanych
NGS: 3 200, 3 600 i 4 000 oraz dla srednich paneli celowanych NGS: 4 800, 5 400
i 6 000 pacjentdw w kolejnych latach analizy.

tgczne koszty finansowania analizowanych swiadczern w latach 2026-2028
w wariancie podstawowym oszacowano na 71,3 min zt, w tym 20,2 min zt
dla matych paneli celowanych NGS oraz 51,1 min zt dla srednich paneli
celowanych NGS. Zgodnie z analizq wrazliwosci catkowite wydatki ptatnika
publicznego w analizowanym okresie mieszczq sie w przedziale od 48,5 min zt
do 87,3 min zt.

Analizy ekonomiczne

Zidentyfikowano 6 analiz ekonomicznych oceniajgcych zastosowanie paneli
celowanych NGS w diagnostyce chorob rzadkich (nowotworowych,
nefrologicznych, pediatrycznych oraz wykrywanych prenatalnie). Obejmowaty
one analizy efektywnosci kosztow (CEA), uZytecznosci kosztéow (CUA) oraz
minimalizacji kosztow (CMA). W 5 z 6 badan wykazano efektywnosc¢ kosztowg
paneli NGS wzgledem standardowej sciezki diagnostycznej (z wyjqtkiem Lindsay
2024). Panele NGS wiqzaty sie z obnizeniem kosztow diagnostyki, zwiekszeniem
liczby prawidtowych diagnoz oraz poprawq jakosci zycia pacjentow.

Warunki refundacji w innych krajach

Panele celowane NGS w diagnostyce chorob rzadkich sqg finansowane ze srodkow
publicznych w 15 z 17 uwzglednionych w analizie panstw. Wiekszos¢ panstw
refunduje mate i srednie panele NGS, jednak: w czesci krajow objete sq niq tylko
klasyczne panele (USA, Belgia, Australia, Holandia, Czechy, Hiszpania), w innych
tylko panele wirtualne z WES/WGS (Norwegia, prowincja Quebec w Kanadzie).
Oba typy paneli sq objete finansowaniem w Wielkiej Brytanii, Francji, Szwajcarii,
Szwecji, Austrii, Danii. We wszystkich analizowanych krajach panele NGS
sq refundowane tylko wtedy, gdy wynik moze potencjalnie zmienic¢ postepowanie
kliniczne (potwierdzenie/wykluczenie diagnozy, wptyw na sciezke opieki
nad pacjentem decyzje terapeutyczne/prognostyczne Ilub reprodukcyjne).
W wiekszosci panstw, w przypadku znanej mutacji w rodzinie, nie wykonuje
sie panelu, tylko test celowany. To podejscie stanowi metode ograniczania
kosztow zwiqzanych z nieuzasadnionym wykorzystaniem szerokich paneli.

Gtowne argumenty decyzji:

e Dowody naukowe wskazujgce na to, ze celowane panele NGS sq skutecznym
narzedziem diagnostycznym w chorobach rzadkich.

o Wytyczne towarzystw naukowych w ktdrych panele NGS wymienia sie jako
podstawowe narzedzie diagnostyczne w chorobach rzadkich o podfozu
genetycznym, zarowno pierwszego, jak i drugiego rzutu.
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e Mozliwos¢ skrdcenia diagnostyki, zapewnienia wczesniejszego wykrycia
chorob uwarunkowanych genetycznie i wdrozenia leczenia na wczesniejszym
etapie (w niektdrych chorobach).

e Potencjalne oszczednosci w systemie opieki zdrowotnej wynikajgce
z ograniczenia liczby hospitalizacji i zbednych badan (potwierdzone
w dostepnych analizach ekonomicznych z innych krajow).

e Objecie celowanych paneli NGS zakresem ubezpieczenia zdrowotnego
w wiekszosci panistw europejskich.

Uwagi Rady:

Biorgc pod uwage niepewnosc¢ wzgledem skutkow finansowych zakwalifikowania

wykonywania paneli NGS jako swiadczenia gwarantowanego oraz zapewnienia

jakosci wykonywanych badan, Rada proponuje wprowadzenie nastepujqcych
warunkow i ograniczen jego realizacji:

e Diagnostyka genetyczna i wykonanie paneli NGS powinny by¢ poprzedzone
doktadnq ocengq kliniczng, a interpretacja wynikow odbywac sie w zespole
multidyscyplinarnym (konieczny udziat genetyka klinicznego).

e Do wykonania badania powinny zostac¢ wyznaczone laboratoria posiadajgce
odpowiedni certyfikat, wpisane na liste zatwierdzong przez konsultanta
krajowego w dziedzinie genetyki dzieciecej, a jakos¢ wykonywania badan
okresowo weryfikowana.

e Warunkiem wykonania panelu NGS jest realny wptyw jego wyniku na dalsze
postepowanie medyczne.

e Warunkiem wykonania panelu NGS jest brak znanej mutacji w rodzinie,
w razie stwierdzenia takiej mutacji nalezy wykonac test celowany.

e Okreslenie czasu na wydanie badania powinno byc¢ poprzedzong analizq
mozliwosci organizacyjnych laboratoriow

Tryb wydania stanowiska

Stanowisko wydano na podstawie art. 31c ust. 6 w zw. z art. 31s ust. 6 pkt 1 ustawy z 27 sierpnia 2004 r.
o $wiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych ze Srodkéw publicznych (Dz. U. z 2025 r. poz. 1461),
z uwzglednieniem opracowania nr: DMi0SZ.420.3.2025 ,,Badanie genomu cztowieka metodg sekwencjonowania
nastepnej generacji (NGS) — mate panele celowane NGS w diagnostyce chordb rzadkich spowodowanych
mutacjami germinalnymi, Badanie genomu cztowieka metoda sekwencjonowania nastepnej generacji (NGS) —
Srednie panele celowane NGS w diagnostyce choréb rzadkich spowodowanych mutacjami germinalnymi”; data
ukoriczenia: 18.03.2026 r.



