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Diagnostyka molekularna nowotworéw
— podejscie praktyczne
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Wprowadzenie terapii celowanych opartych na przeciwciatach monoklonalnych lub drobnoczasteczkowych inhibitorach
kinaz do leczenia choréb nowotworowych doprowadzito do istotnej poprawy wynikéw leczenia wybranych chorych.
Wydtuzenie czasu przezycia bez progresji choroby czy przezycia catkowitego wigze sie jednak z koniecznoscig wykonania
na etapie diagnostyki szeregu oznaczert molekularnych. Ich mnogos$¢ — narzucana zapisami programow lekowych —
stwarza ogromne problemy we wiasciwym doborze poszczegélnych oznaczen oraz stanowi istotne wyzwanie w procesie
rozliczania wykonanych badan. W tym opracowaniu podsumowano najwazniejsze aspekty diagnostyki molekularnej
nowotworéw zalecanej i dostepnej w praktyce klinicznej w Polsce.

Stowa kluczowe: terapie celowane, diagnostyka genetyczna w chorobach nowotworowych, rozliczanie badan

genetycznych

Dynamiczny rozwdj biologii molekularnej doprowadzit do
poznania szeregu zjawisk lezacych u podstaw procesu trans-
formacji nowotworowej oraz przyczynit sie do szybkiego
rozwoju terapii opartych na przeciwciatach monoklonalnych
i drobnoczasteczkowych inhibitorach kinaz. Jak wykazano
w licznych analizach, leki te sg jednak skuteczne jedynie u wy-
branych chorych, stad tez koniecznos¢ wykonania na etapie
diagnostyki wielu oznaczer molekularnych pozwalajacych na
wyodrebnienie 0sob, ktére moga odniesc najwieksze korzysci
7 zastosowanego leczenia. Mnogos¢ oznaczen narzucanych
zapisami programow lekowych rodzi wiele pytar dotyczacych

doboru metody badania, norm jakosciowych jakie powinny
byc spetnione przez laboratoria diagnostyczne oraz najwazniej-
sze — dotyczace mozliwosci rozliczenia poszczegolnych analiz.
W tym opracowaniu podsumowano najwazniejsze aspekty
diagnostyki molekularnej nowotwordw zalecanej i dostepnej
w praktyce klinicznej w Polsce.

Wykonywanie badan genetycznych

w medycznych laboratoriach diagnostycznych
Zaktady/Pracownie Diagnostyki Genetycznej zlokalizowane
w referencyjnych osrodkach onkologicznych powinny za-
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trudniac zespot doswiadczonych diagnostow laboratoryjnych
i specjalistow z zakresu laboratoryjnej genetyki medycznej.
Podstawowa rolg jednostki jest wykonywanie diagnostycz-
nych badan genetycznych majacych na celu identyfikacje
zmian germinalnych (zmiany konstytutywne) i somatycznych
(badania genetyczne w nowotworach nabytych). Genetyczna
diagnostyka nowotworéw umozliwia przede wszystkim ich
réznicowanie, kwalifikacje pacjentéw do terapii celowanych,
jak rowniez pozwala na monitorowanie przebiegu leczenia
[1]. W procesie diagnostycznym analizy molekularne znajduja
réwniez zastosowanie w okresleniu ryzyka rozwoju danego
nowotworu oraz stanowig podstawe do objecia poradnictwem
genetycznym i profilaktyka cztonkéw rodzin z grup podwyz-
szonego ryzyka zachorowania [2].

Wykonywanie badan genetycznych w ramach jednego
podmiotu medycznego daje mozliwos¢ prowadzenia zin-
tegrowanej, interdyscyplinarnej diagnostyki onkologicznej.
Struktura organizacyjna i scista, wielospecjalistyczna wspot-
praca diagnostow laboratoryjnych, klinicystow, patomorfolo-
gow i genetykdw umozliwia przeprowadzenie specjalistycznej
i kompleksowej diagnostyki w jednym osrodku, bez koniecz-
nosci wysytania materiatu do jednostek zewnetrznych. Dzieki
temu czas badania jest skrocony do minimum, zapewniona
jest mozliwos¢ skonsultowania przypadku przez specjalistow
z roznych dziedzin medycznych, a jednoczesnie ryzyko zwia-
zane z transportem prébki (np. utrata materiatu badZ jego
jakosci) jest ograniczone, poprzez stosowanie spdjnych pro-
cedur zabezpieczania materiatu. Co niezwykle istotne, materiat
pozostaje w osrodku i jest dostepny w razie koniecznosci
wykonania ponownej analizy opartej na innej technologii.
Dodatkowo, jesli nie uzyskano wiarygodnego wyniku badania
(np. z powodu degradacji materiatu genetycznego), mozna
szybko zareagowac, pobierajgc nowa prébke lub wykorzystac
materiat pobrany w trakcie innego zabiegu/biopsji (oczywiscie
jesli materiat archiwalny jest reprezentatywny) [3].

Krew obwodowa, do oceny zmian germinalnych lub
zmian somatycznych (tzw. ptynna biopsja) na poziomie
pozakomorkowych kwasow nukleinowych (circulating tu-
mor DNA — ctDNA), bedacg materiatem do badan gene-
tycznych, pobiera sie po uprzednim uzyskaniu pisemnej
zgody pacjenta na diagnostyczne badanie genetyczne.
Przekazuje sie ja bezposrednio do jednostki genetycznej.
Materiat histopatologiczny stanowigcy podstawe dla bada-
nia genetycznego (materiat archiwalny utrwalony w postaci
bloczkow parafinowych), po uzyskaniu zgody pacjenta na
diagnostyczne badanie genetyczne, musi podlegac oce-
nie patomorfologicznej, ktérej elementem jest okreslenie
przydatnosci materiatu do badan molekularnych i dobor
optymalnej probki (patrz czes¢ dotyczaca roli patomorfo-
logii w diagnostyce molekularnej) [4].

Raport z przeprowadzonego diagnostycznego badania
genetycznego powinien zawiera¢ wynik, jego precyzyjng in-
terpretacje zrozumiatg dla onkologa klinicznego, genetyka

klinicznego, patomorfologa oraz pacjenta, a takze opis i zakres

zastosowanej metody [5].

Badania genetyczne wykonuje sie wytgcznie na aparaturze
posiadajgcej petng dokumentacje techniczng obejmujgca na-
prawy, prowadzone walidacje i potwierdzenia dokonywanych
corocznie przegladdw (rozporzadzenie Ministra Zdrowia z dnia
21 marca 2006 roku (Dz.U. 2006, nr 59, poz. 422 z pdzn. zm.).
Laboratorium genetyczne powinno miec rowniez wieloletnie
doswiadczenie (przynajmniej 5 lat) w pracy z materiatem z krwi
obwodowej, tkankowym, cytologicznym, pozakomérkowymi
kwasami nukleinowymi oraz posiadac¢ opracowane i wdrozone
procedury, instrukcje laboratoryjne i wewnetrzne systemy
kontroli jakosci. Kierownikiem jednostki moze by¢ wytacznie
specjalista w dziedzinie laboratoryjnej genetyki medycznej,
a samo laboratorium musi posiada¢ udokumentowane do-
Swiadczenie (certyfikaty miedzynarodowych kontroli jakosci)
w wykonywaniu badar zmian germinalnych i somatycznych.
Rowniez caty personel powinien posiada¢ doswiadczenie
i biegtos¢ w interpretowaniu zidentyfikowanych wariantéw
genetycznych na podstawie medycznych baz danych, aktu-
alnego pismiennictwa medycznego oraz bioinformatycznych
programow analitycznych in silico. Cato$¢ wymogdw stawia-
nych przed pracowniami diagnostycznymi reguluje Rozpo-
rzgdzenie Ministra Zdrowia w sprawie standardéw jakosci dla
laboratoriow diagnostycznych i mikrobiologicznych (Dz.U.
2019, poz. 1923).

Laboratoria wykonujgce badania genetyczne na potrzeby
diagnostyki onkologicznej musza zapewniac staty dostep do
nastepujacych badar molekularnych:

- Sekwencjonowanie bezposrednie metoda Sangera:
zmiany germinalne i somatyczne — badania wybranych
fragmentow DNA gendw, w ktérych moga by¢ zlokalizo-
wane warianty patogenne; celowane badania wskazanych
wariantéw genetycznych; weryfikacja wariantéw uzyska-
nych w metodach wielkoskalowych sekwencjonowania
nastepnej generacji (next generation sequencing — NGS).
Zaleca sie, aby utkanie nowotworowe stanowito nie mniej
niz 20% pobranego materiatu histopatologicznego. Zaleca
sie wykonywanie makro- lub mikrodyssekcji w celu uzy-
skania jak najwyzszego odsetka utkania nowotworowego.

« Sekwencjonowanie nastepnej generacji (NGS): tech-
nologia przeznaczona do kompleksowej diagnostyki mo-
lekularnej umozliwiajacej jednoczasowg detekcje wielu
markeréw molekularnych oraz wielu klas zmian gene-
tycznych (zmiany punktowe, mate delecje/insercje, duze
delecje, amplifikacja, fuzje genowe) w tym tzw. sygnatur
genomowych, takich jak niestabilnos¢ mikrosatelitarna
(micro-satellite instability — MSI), ocenatadunku mutacyjne-
go guza (tumour mutational burden —TMB), ocena deficytu
rekombinacji homologicznej (homologous recombination
deficiency — HRD). Zaréwno w przypadku badarn zmian
germinalnych, jaki somatycznych najczesciej zastosowanie
ma tzw. panelowe (celowane) sekwencjonowanie nastep-
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nej generacji polegajace na ocenie wybranej puli genéw.
Zaleca sie, aby wykorzystane do oceny materiatu histopa-
tologicznego utkanie nowotworowe, stanowito nie mniej
niz 20% materiatu badanych preparatéw (w przypadku
oceny statusu HRD — nie mniej niz 30%). W celu uzyskania
jak najwyzszego odsetka utkania nowotworowego w ba-
danym preparacie poleca sie wykonywanie makro- lub
mikrodyssekscji.

« Reakcja tanncuchowa polimerazy w czasie rzeczywi-
stym (gPCR; modyfikacja metody — polymerase chain re-
action [PCR], czyli tzw. ilosciowy PCR), to szybka i charakte-
ryzujaca sie wysoka czutoscia (1-0,2%) metoda stosowana
do identyfikacji tylko znanych wariantéw genetycznych;
umozliwia ona identyfikacje zmian genetycznych w ma-
teriale zawiarajagcym niewielka objetos¢ utkania nowo-
tworowego (5-15%) i kragzacego DNA (circulating tumour
DNA — ctDNA). W celu uzyskania jak najwyzszego odsetka
utkania nowotworowego zaleca sie wykonywanie makro-
lub mikrodyssekgji.

«  Fluorescencyjna hybrydyzacja in situ (fluorescent in situ
hybridization — FISH; okreslana takze jako chromogenic in
situ hybridization (CISH) — to metoda rutynowo uzywana
podczas diagnostyki rearanzacji genowych, takich jak fuzje
genowe lub amplifikacje gendw.

« Odmiana reakcji tancuchowej polimerazy oparta na
wielokrotnej ligacji (multiplex ligation-dependent probe
amplification — MLPA) — metoda przeznaczona do oceny
duzych rearanzacji genetycznych, takich jak delecje i du-
plikacje. Wykorzystuje sie jg przede wszystkim do oceny
zmian germinalnych, czesto do weryfikacji zmian identy-
fikowanych za pomocg technik wielkoskalowych, takich
jak NGS.

« Inne techniki: ddPCR (droplet digital PCR) - jedna z naj-
bardziej czutych technik biologii molekularnej znajdujaca
zastosowanie w badaniu wybranych wariantéw genetycz-
nych szczegdlnie na poziomie ctDNA. Pirosekwencjono-
wanie — metoda pozwalajgce m.in. na ocene metylacji
wybranych sekwencji DNA. aCGH ( array comparative ge-
nomic hybridization) — metoda cytogenetyczna polegajaca
na detekgji utraty lub amplifikacji regionéw chromosomo-
wych lub genu/gendw, charakteryzujaca sie bardzo duzg
rozdzielczoécia. Inne macierze — do oceny polimorfizmu
pojedynczych nukleotydéw (single nucleotide polymor-
phism — SNP) oraz do oceny profilu ekspresji gendw.

Rola patomorfologii w diagnostyce molekularnej

Materiat tkankowy i cytologiczny jest wykorzystywany do ba-
dan metodami biologii molekularnej przede wszystkim w celu
ustalenia wiasciwego rozpoznania patomorfologicznego no-
wotworu —zgodnie z aktualnie obowigzujacymi klasyfikacjami
Swiatowe]j Organizacji Zdrowia (World Health Organization
- WHO) oraz do identyfikacji chorych, ktérzy moga odnies¢
najwieksze korzysci z terapii spersonalizowanych. W badania te
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zaangazowany jest zespot diagnostyczny obejmujacy lekarzy
patomorfologdéw, diagnostéw laboratoryjnych, diagnostéw
laboratoryjnych ze specjalizacjg z zakresu laboratoryjnej gene-
tyki medycznej, biologdw i biotechnologdw oraz technikow
laboratoryjnych. Zaktady/pracownie patomorfologii (jednostki
diagnostyki patomorfologicznej) dziatajace w strukturze wyso-
ko specjalistycznych podmiotow leczniczych, petnigce funkcje
osrodkéw referencyjnych, bezwzglednie powinny zapewniac
dostep do wymienionych rodzajéw badan, wykonywanych na
bazie wiasnych pracowni badz w $cistej wspdtpracy z medycz-
nymi laboratoriami diagnostycznymi wykonujacymi analizy
z zakresu laboratoryjnej genetyki medycznej [6, 7].

Jakos¢ materiatu genetycznego (mozliwie najmniejszy sto-
pien degradacji DNA/RNA) zalezy od zachowania witasciwych
procedur na poszczegdlnych etapach opracowania materiatu
biologicznego. Najwazniejsze czynniki pozwalajgce zachowad
wysoka jakos¢ materiatu tkankowego to:

mozliwie jak najszybsze dostarczenie pobranego materiatu

do zaktadu patomorfologii,

utrwalenie w 10% buforowanej formalinie (4% roztwor

formaldehydu, pH 7,2-7,4, w temperaturze nie wyzszej

niz pokojowa),

dostosowanie czasu utrwalenia do wielko$ci materiatu

(materiat histologiczny maty: do 24/48 h, materiat histo-

logiczny duzy: do 48/72 h).

Proces dalszej obrobki materiatu tkankowego musi podle-
gac standaryzacji zgodnie ze standardami/wytycznymi zaak-
ceptowanymi przez Ministerstwo Zdrowia oraz procedurami
rekomendowanymi przez Polskie Towarzystwo Patologéw iich
kolejnymi aktualizacjami. Kazda probka (bloczek parafinowy
i odpowiadajacy mu preparat mikroskopowy barwiony he-
matoksyling i eozyng) — pochodzaca z wyselekcjonowanego
materiatu z badania patomorfologicznego — przeznaczona
do badania molekularnego musi by¢ oceniona przez lekarza
patomorfologa w celu potwierdzenia rozpoznania i okreslenia
obecnosci utkania nowotworowego (wrazz podaniem odsetka
komorek nowotworowych w preparacie). Lekarz patomorfo-
log wybiera najlepsza mozliwa prébke (procedura kwalifikacji
materiatu do badania molekularnego) w kontekscie rodzaju
badania, uwzgledniajac takze kolejnos¢ planowanych etapow
diagnostyki. W przypadku materiatéw nadestanych z innych
osrodkow, zasadne jest udostepnienie wszystkich bloczkow
parafinowych w celu wyboru materiatu o najwyzszej jakosci
i odpowiedniej kwalifikacji do badania molekularnego. W przy-
padku braku odpowiedniego materiatu do badania moleku-
larnego (m.in. materiat zbyt skapy, zbyt maty odsetek komaorek
nowotworowych, uszkodzenie techniczne materiatu) lekarz
patomorfolog moze zaleci¢ ponowne pobranie materiatu od
pacjenta. Wymogi techniczne pobrania materiatu z bloczka pa-
rafinowego do celéw izolacji kwasow nukleinowych (krojenie
bloczkéw, sposéb przechowywania i przekazywania do badan
molekularnych) zostaty szczegétowo omdwione w przywota-
nych wyzej wytycznych.



Rozmazy cytologiczne (materiat cytologii ztuszczeniowej
i cytologii aspiracyjnej, w postaci rozmazéw na szkietkach
podstawowych, utrwalonych 95-96% alkoholem) oraz cyto-
bloki (materiat cytologii ztuszczeniowej i cytologii aspiracyjnej
utrwalony i zatopiony w bloczku parafinowym) réwniez moga
stanowi¢ warto$ciowy materiat do badan molekularnych. Obo-
wigzuja zasady kwalifikacji probki przez lekarza patomorfologa
tozsame z opisanymi powyzej i odnoszacymi sie do materia-
tu tkankowego. W przypadku rozmazéw zaleca sie cyfrowa
archiwizacje preparatéw przed przekazaniem ich do analizy
molekularnej, gdyz materiat biologiczny niemal w catosci jest
nieodwracalnie zuzywany.

Wynik oceny molekularnej, zaréwno niezbedny do usta-
lenia rozpoznania patomorfologicznego, jak i na potrzeby
leczenia spersonalizowanego, powinien zostac¢ wigczony do
ostatecznego/kompleksowego raportu patomorfologiczne-
go (zawierajacego podsumowanie w postaci tzw. raportu
synoptycznego) —w przypadku, gdy medyczne laboratorium
diagnostyczne jest czescia jednostki diagnostyki patomorfo-
logicznej — lub stanowi¢ zatacznik do raportu. Niezaleznie od
struktury organizacyjnej przekazywanie materiatu do badania
molekularnego wymaga wspdtpracy i sprawnej komunikacji,
aby zapewni¢ ptynnos¢ i optymalny przebieg prowadzonej
diagnostyki. Odpowiednia diagnostyke patomorfologiczng
moze utatwi¢ odrebne finansowanie tych badan w ramach
przygotowanych zasad, w oparciu o model JGPato — na ktére
nadal oczekujemy.

Finansowanie diagnostycznych badan
genetycznych przez publicznego ptatnika
Prawidfowo przeprowadzona diagnostyka genetyczna nowo-
tworéw z uzyciem nowoczesnych metod biologii molekularnej
przektada sie pozytywnie na osiggane efekty leczenia cho-
rych, jednak wymaga dodatkowych nakfadéw finansowych
[8]. Koszty badan genetycznych wykonywanych u pacjentéw
onkologicznych sa wysoce zréznicowane, zaleznie od uzytej
techniki badawczej i liczby/rodzaju wykonanych procedur,
niezbednych do uzyskania jednoznacznego, klinicznie uzytecz-
nego wyniku. Badania genetyczne mogg by¢ rozliczone w ra-
mach diagnostyki choréb nowotworowych na rézne sposoby.

Publiczny ptatnik, majac na uwadze zréznicowane koszty
badan genetycznych u pacjentéw onkologicznych, wpro-
wadzit od 2017 roku mozliwo$¢ ich finansowania w ramach
umowy leczenia szpitalnego, w zaleznosci od rozpoznania
ICD10, uzytej technologii diagnostycznej (Zatacznik nr 7 do
Zarzadzenia Nr 1/2022/DSOZ Prezesa Narodowego Funduszu
Zdrowia z dnia 3.01.2022 r. w sprawie okreslenia warunkéw
zawierania i realizacji umow w rodzaju leczenie szpitalne oraz
leczenie szpitalne — $wiadczenia wysokospecjalistyczne, ze
zmianami), liczby i rodzaju wykonanych oznaczen oraz mo-
mentu pobrania materiatu do badania:

materiatu archiwalnego — dostarczonego z innego osrodka

lub pobranego w danym podmiocie leczniczym podczas

procedury diagnostycznej w trakcie wczesniejszej hospita-

lizacji (materiat tkankowy i cytologiczny utrwalony/ bloczki

parafinowe i preparaty), lub

materiatu $wiezego pobranego w trakcie hospitalizacji

(krew obwodowa lub materiat pobrany w trakcie zabiegu

operacyjnego i utrwalony w postaci bloczkdéw parafino-

wych lub materiatu cytologicznego).

Zgodnie z zapisami Zarzadzenia Prezesa Narodowego Fun-
duszu Zdrowia w sprawie okreslenia warunkdéw zawierania
i realizacji umow w rodzaju leczenie szpitalne (z pdzniejszymi
zmianami) mozliwos¢ rozliczania diagnostycznych badan ge-
netycznych w chorobach nowotworowych zostata przypisana
15 zakresom — zaréwno zachowawczym, jak i zabiegowym
(zgodnie z zatgcznikiem 1c do sumowania): chirurgii dzieciecej,
chirurgii klatki piersiowej, chirurgii onkologicznej, chorobom
ptuc/chorobom ptuc dla dzieci, endokrynologii, gastroente-
rologii, ginekologii onkologicznej, hematologii, neonatologii,
neurochirurgii, onkologii i hematologii dzieciecej, onkologii
klinicznej, otorynolaryngologii, potoznictwu i ginekologii,
urologii. Nie ma mozliwosci rozliczenia badar genetycznych
w zakresie chirurgii ogolnej.

Rozliczeniu badan genetycznych w chorobach nowotwo-
rowych w ramach umowy na leczenie szpitalne stuzg produkty
rozliczeniowe z katalogu 1c (do sumowania), ktére pozwalaja
sfinansowa¢ wykonane diagnostyczne badania genetyczne
z materiatu pobranego w trakcie hospitalizacji lub z materiatu
archiwalnego:

podstawowe badania genetyczne w chorobach nowo-

tworowych (kod 5.53.01.0005001) - refundacja 649 pkt.,

ztozone badaniagenetyczne w chorobach nowotworowych

(kod 5.53.01.0005002) — refundacja 1298 pkt.,

zaawansowane badania genetyczne w chorobach nowo-

tworowych (kod 5.53.01.0005003) - refundacja 2434 pkt.

Obecnie jest to najkorzystniejszy wariant rozliczenia badan
genetycznych stosowanych w leczeniu choréb nowotworo-
wych (ryc. 1).

Podstawowym warunkiem rozliczenia badan genetycz-
nych w zakresie umowy w rodzaju leczenie szpitalne w cho-
robach nowotworowych”jest posiadanie kontraktu z NFZ na
udzielanie swiadczen opieki zdrowotnej w rodzaju leczenie
szpitalne, w co najmniej jednym z wymienionych zakreséw
7 katalogu 1c zarzadzenia. Hospitalizacja, w ramach ktorej
pobieramy materiat do badania genetycznego powinna byc¢
uzasadniona wzgledami medycznymi i wtasciwie udokumen-
towana. Po otrzymaniu wyniku badania genetycznego nalezy
doda¢ do grupy JGP z katalogu Ta odpowiedni, wskazany
przez pracownie genetyczng produkt rozliczeniowy, proste lub
ztozone lub zaawansowane badanie genetyczne w chorobach
nowotworowych”

Pierwotnie sprawozdanie badar genetycznych wigzato
sie z koniecznoscig hospitalizacji pacjenta, w trakcie ktorej
pobrany zostat materiat do wykonania badania diagnostycz-
nego. Kolejna zmiana pojawita sie z poczatkiem 2018 roku.
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ZARZADZENIE Nr 1/2022/DS0OZ
PREZESA NARODOWEGO FUNDUSZU
ZDROWIA
zdnia 3.01.2022r.

w sprawie okre$lenia warunkow zawierania
i realizacji uméw w rodzaju leczenie szpitalne
oraz leczenie szpitalne — $wiadczenia wyso-
kospecjalistyczne, ze zmianami

obejmuje zakres badari okreslonych w Zatacz-
niku nr 7 do tego Zarzadzenia, co najmniej
jedno z badan wskazanych w kategorii s
gotowej (. eceniami postepowania
diagnostycznego w nowotworach ztosliwych
rekomendowanymi przez polskie towarzy-
stwa naukowe),

produkt do rozliczenia w trakcie hospitalizacji,
podczas ktérej pobrano materiat do badania,
nie wczesniej niz po otrzymaniu jego wyniku,
lub w trybie ambulato m wraz z produk-
tem o kodzie 5.52.01.0001511,

nie mozna faczy

5.10.00.0000041 kompleksowa dia

genetyczna w chorob:

talogu swiadczen zdrowotnych kontrakto-
wanych odrebnie,

- 5.53.01.005001 podstawowe badania genetyczne w chorobach nowotworowych 649 pkt.
- 5.53.01.005002 ztozone badania genetyczne w chorobach nowotworowych 1298 pkt.
- 5.53.01.005003 zaawansowane badania genetyczne w chorobach nowotworowych 2434 pkt.

materiat archiwalny
tryb ambutaloryjny

materiat Swiezy
tryb hospitalizacji

badanie genetyczne z materiatu archi-
walnego 5.52.01.0001511
katalog 1b

GRUPA JGP
katalog 1a

+

+

podstawowe badanie genetyczne lub
ztozone badanie genetyczne lub
zaawansowane badanie genetyczne
katalog 1c

podstawowe badanie genetyczne lub
ztozone badanie genetyczne lub
zaawansowane badanie genetyczne
katalog Tc

nie mozna wykazywac tacznie produktow
o kodach 5.53.01.0005001, 5.53.01.0005002,
5.53.01.0005003

Rycina 1. Produkty rozliczeniowe z katalogu 1¢ (do sumowania), ktére pozwalaja sfinansowac wykonane diagnostyczne badania genetyczne z materiatu

pobranego w trakcie hospitalizacji lub z materiatu archiwalnego

Waéwczas wprowadzono mozliwosé rozliczania diagnostycz-
nych badan genetycznych w chorobach nowotworowych
w trybie ambulatoryjnym wykonanych z materiatu archi-
walnego pobranego rowniez u innych swiadczeniodawcow.
W tym przypadku korzystamy z produktu 5.52.01.0001511
,badanie genetyczne z materiatu archiwalnego” Wartos¢ tego
produktu wynosi 0, ale umozliwia sprawozdanie i rozliczenie
badan genetycznych: prostych, ztozonych i zaawansowanych
w sytuadji koniecznoéci modyfikacji planu leczenia. Swiad-
czenie ,badanie genetyczne z materiatu archiwalnego” (kod
5.52.01.0001511) przeznaczone jest do procedur ambulato-
ryjnych, ale rozliczane w umowie szpitalnej. Obowigzkowe
jest réwniez sprawozdanie pierwotnej daty pobrania mate-
riatu do badania.

Ponadto refundacja badan genetycznych w chorobach
nowotworowych moze sie odbywac¢ na podstawie innych
umow zawieranych przez $wiadczeniodawcédw z Narodowym
Funduszem Zdrowia:

1. Umowy w rodzaju $wiadczenia odrebnie kontraktowane

(SOK), w ramach ktérej mozna sfinansowac¢ badanie na

materiale pobranym w trakcie procedury diagnostycznej
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ambulatoryjnej lub szpitalnej jako produkt (5.10.00.000041)
- ,kompleksowa diagnostyka genetyczna choréb nowo-
tworowych”— 534 pkt.

2. Najmniej korzystnie finansowo rozliczane jest badanie ge-
netyczne w umowie ambulatoryjna opieka specjalistyczna
za pomocg produktu rozliczeniowego (5.03.00.000021) —
,wykrywanie RNA/DNA za pomoca badar molekularnych”
(PCR/PFGE) — 300 pkt.

3. W przypadku programéw lekowych hematoonkologicz-
nych dopuszczalne jest rozliczenie badan genetycznych
w trakcie kwalifikacji do programoéw lekowych jako tzw.
ryczatt diagnostyczny.

4. Dodatkowo, od wrzesnia 2022 roku, niektdrzy swiadcze-
niodawcy moga realizowac okreslone badania genetyczne
w ramach programu opieki nad rodzinami wysokiego,
dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka zachorowania na
raka piersi lub raka jajnika oraz raka jelita grubego lub raka
btony sluzowej trzonu macicy.

W tabeli | zamieszczono dane dotyczace diagnostyki
genetycznej dla poszczegdinych typdw nowotwordw wraz

z metodg i rodzajem finansowania.
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