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�Wprowadzenie terapii celowanych opartych na przeciwciałach monoklonalnych lub drobnocząsteczkowych inhibitorach 
kinaz do leczenia chorób nowotworowych doprowadziło do istotnej poprawy wyników leczenia wybranych chorych. 
Wydłużenie czasu przeżycia bez progresji choroby czy przeżycia całkowitego wiąże się jednak z koniecznością wykonania 
na etapie diagnostyki szeregu oznaczeń molekularnych. Ich mnogość – narzucana zapisami programów lekowych – 
stwarza ogromne problemy we właściwym doborze poszczególnych oznaczeń oraz stanowi istotne wyzwanie w procesie 
rozliczania wykonanych badań. W tym opracowaniu podsumowano najważniejsze aspekty diagnostyki molekularnej 
nowotworów zalecanej i dostępnej w praktyce klinicznej w Polsce.
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Dynamiczny rozwój biologii molekularnej doprowadził do 
poznania szeregu zjawisk leżących u podstaw procesu trans-
formacji nowotworowej oraz przyczynił się do szybkiego 
rozwoju terapii opartych na przeciwciałach monoklonalnych 
i  drobnocząsteczkowych inhibitorach kinaz. Jak wykazano 
w licznych analizach, leki te są jednak skuteczne jedynie u wy-
branych chorych, stąd też konieczność wykonania na etapie 
diagnostyki wielu oznaczeń molekularnych pozwalających na 
wyodrębnienie osób, które mogą odnieść największe korzyści 
z zastosowanego leczenia. Mnogość oznaczeń narzucanych 
zapisami programów lekowych rodzi wiele pytań dotyczących 

doboru metody badania, norm jakościowych jakie powinny 
być spełnione przez laboratoria diagnostyczne oraz najważniej-
sze – dotyczące możliwości rozliczenia poszczególnych analiz. 
W tym opracowaniu podsumowano najważniejsze aspekty 
diagnostyki molekularnej nowotworów zalecanej i dostępnej 
w praktyce klinicznej w Polsce.

Wykonywanie badań genetycznych 
w medycznych laboratoriach diagnostycznych
Zakłady/Pracownie Diagnostyki Genetycznej zlokalizowane 
w  referencyjnych ośrodkach onkologicznych powinny za-
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trudniać zespół doświadczonych diagnostów laboratoryjnych 
i  specjalistów z zakresu laboratoryjnej genetyki medycznej. 
Podstawową rolą jednostki jest wykonywanie diagnostycz-
nych badań genetycznych mających na celu identyfikację 
zmian germinalnych (zmiany konstytutywne) i somatycznych 
(badania genetyczne w nowotworach nabytych). Genetyczna 
diagnostyka nowotworów umożliwia przede wszystkim ich 
różnicowanie, kwalifikację pacjentów do terapii celowanych, 
jak również pozwala na monitorowanie przebiegu leczenia 
[1].  W procesie diagnostycznym analizy molekularne znajdują 
również zastosowanie w określeniu ryzyka rozwoju danego 
nowotworu oraz stanowią podstawę do objęcia poradnictwem 
genetycznym i profilaktyką członków rodzin z grup  podwyż-
szonego ryzyka zachorowania [2].

Wykonywanie badań genetycznych w ramach jednego 
podmiotu medycznego daje możliwość prowadzenia zin-
tegrowanej, interdyscyplinarnej diagnostyki onkologicznej. 
Struktura organizacyjna i ścisła, wielospecjalistyczna współ-
praca diagnostów laboratoryjnych, klinicystów, patomorfolo-
gów i genetyków umożliwia przeprowadzenie specjalistycznej 
i kompleksowej diagnostyki w jednym ośrodku, bez koniecz-
ności wysyłania materiału do jednostek zewnętrznych. Dzięki 
temu czas badania jest skrócony do minimum, zapewniona 
jest możliwość skonsultowania przypadku przez specjalistów 
z różnych dziedzin medycznych, a jednocześnie ryzyko zwią-
zane z  transportem próbki (np. utrata materiału bądź jego 
jakości) jest ograniczone, poprzez stosowanie spójnych pro-
cedur zabezpieczania materiału. Co niezwykle istotne, materiał 
pozostaje w ośrodku i jest dostępny w razie konieczności 
wykonania ponownej analizy opartej na innej technologii. 
Dodatkowo, jeśli nie uzyskano wiarygodnego wyniku badania 
(np. z powodu degradacji materiału genetycznego), można 
szybko zareagować,  pobierając nową próbkę lub wykorzystać 
materiał pobrany w trakcie innego zabiegu/biopsji (oczywiście 
jeśli materiał archiwalny jest reprezentatywny) [3].

Krew obwodową, do oceny zmian germinalnych lub 
zmian somatycznych (tzw. płynna biopsja) na poziomie 
pozakomórkowych kwasów nukleinowych (circulating tu-
mor DNA – ctDNA), będącą materiałem do badań gene-
tycznych, pobiera się po uprzednim uzyskaniu pisemnej 
zgody pacjenta na diagnostyczne badanie genetyczne. 
Przekazuje się ją bezpośrednio do jednostki genetycznej. 
Materiał histopatologiczny stanowiący podstawę dla bada-
nia genetycznego (materiał archiwalny utrwalony w postaci 
bloczków parafinowych), po uzyskaniu zgody pacjenta na 
diagnostyczne badanie genetyczne, musi podlegać oce-
nie patomorfologicznej, której elementem jest określenie 
przydatności materiału do badań molekularnych i  dobór 
optymalnej próbki (patrz część dotycząca roli patomorfo-
logii w diagnostyce molekularnej) [4].

Raport z przeprowadzonego diagnostycznego badania 
genetycznego powinien zawierać wynik, jego precyzyjną in-
terpretację zrozumiałą dla onkologa klinicznego, genetyka 

klinicznego, patomorfologa oraz pacjenta, a także opis i zakres 
zastosowanej metody [5]. 

Badania genetyczne wykonuje się wyłącznie na aparaturze 
posiadającej pełną dokumentację techniczną obejmującą na-
prawy, prowadzone walidacje i potwierdzenia dokonywanych 
corocznie przeglądów (rozporządzenie Ministra Zdrowia z dnia 
21 marca 2006 roku (Dz.U. 2006, nr 59, poz. 422 z późn. zm.). 
Laboratorium genetyczne powinno mieć również wieloletnie 
doświadczenie (przynajmniej 5 lat) w pracy z materiałem z krwi 
obwodowej, tkankowym, cytologicznym, pozakomórkowymi 
kwasami nukleinowymi oraz posiadać opracowane i wdrożone 
procedury, instrukcje laboratoryjne i wewnętrzne systemy 
kontroli jakości. Kierownikiem jednostki może być wyłącznie 
specjalista w dziedzinie laboratoryjnej genetyki medycznej, 
a samo laboratorium musi posiadać udokumentowane do-
świadczenie (certyfikaty międzynarodowych kontroli jakości) 
w wykonywaniu badań zmian germinalnych i somatycznych. 
Również cały personel powinien posiadać doświadczenie 
i biegłość w  interpretowaniu zidentyfikowanych wariantów 
genetycznych na podstawie medycznych baz danych, aktu-
alnego piśmiennictwa medycznego oraz bioinformatycznych 
programów analitycznych in silico. Całość wymogów stawia-
nych przed pracowniami diagnostycznymi reguluje Rozpo-
rządzenie Ministra Zdrowia w sprawie standardów jakości dla 
laboratoriów diagnostycznych i mikrobiologicznych (Dz.U. 
2019, poz. 1923).

Laboratoria wykonujące badania genetyczne na potrzeby 
diagnostyki onkologicznej muszą zapewniać stały dostęp do 
następujących badań molekularnych:
•	 Sekwencjonowanie bezpośrednie metodą Sangera: 

zmiany germinalne i somatyczne – badania wybranych 
fragmentów DNA genów, w których mogą być zlokalizo-
wane warianty patogenne; celowane badania wskazanych 
wariantów genetycznych; weryfikacja wariantów uzyska-
nych w metodach wielkoskalowych sekwencjonowania 
następnej generacji (next generation sequencing – NGS). 
Zaleca się, aby utkanie nowotworowe stanowiło nie mniej 
niż 20% pobranego materiału histopatologicznego. Zaleca 
się wykonywanie makro- lub mikrodyssekcji w celu uzy-
skania jak najwyższego odsetka utkania nowotworowego.

•	 Sekwencjonowanie następnej generacji (NGS): tech-
nologia przeznaczona do kompleksowej diagnostyki mo-
lekularnej umożliwiającej jednoczasową detekcję wielu 
markerów molekularnych oraz wielu klas zmian gene-
tycznych (zmiany punktowe, małe delecje/insercje, duże 
delecje, amplifikacja, fuzje genowe) w tym tzw. sygnatur 
genomowych, takich jak niestabilność mikrosatelitarna 
(micro-satellite instability –  MSI), ocena ładunku mutacyjne-
go guza (tumour mutational burden – TMB ), ocena deficytu 
rekombinacji homologicznej (homologous recombination 
deficiency – HRD). Zarówno w przypadku badań zmian 
germinalnych, jak i somatycznych najczęściej zastosowanie 
ma tzw. panelowe (celowane) sekwencjonowanie następ-
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nej generacji polegające na ocenie wybranej puli genów. 
Zaleca się, aby wykorzystane do oceny materiału histopa-
tologicznego utkanie nowotworowe, stanowiło nie mniej 
niż 20% materiału badanych preparatów (w  przypadku 
oceny statusu HRD – nie mniej niż 30%). W celu uzyskania 
jak najwyższego odsetka utkania nowotworowego w ba-
danym preparacie poleca się wykonywanie makro- lub 
mikrodyssekscji.

•	 Reakcja łańcuchowa polimerazy w czasie rzeczywi-
stym (qPCR; modyfikacja metody – polymerase chain re-
action [PCR], czyli tzw. ilościowy PCR), to szybka i charakte-
ryzującą się wysoką czułością (1–0,2%) metoda stosowana 
do identyfikacji tylko znanych wariantów genetycznych; 
umożliwia ona identyfikację zmian genetycznych w ma-
teriale zawiarającym niewielką objętość utkania nowo-
tworowego (5–15%) i krążącego DNA (circulating tumour 
DNA – ctDNA). W celu uzyskania jak najwyższego odsetka 
utkania nowotworowego zaleca się wykonywanie makro- 
lub mikrodyssekcji.

•	 Fluorescencyjna hybrydyzacja in situ (fluorescent in situ 
hybridization – FISH; określana także jako chromogenic in 
situ hybridization (CISH) – to metoda rutynowo używana 
podczas diagnostyki rearanżacji genowych, takich jak fuzje 
genowe lub amplifikacje genów.

•	 Odmiana reakcji łańcuchowej polimerazy oparta na 
wielokrotnej ligacji (multiplex ligation-dependent probe 
amplification – MLPA) – metoda przeznaczona do oceny 
dużych rearanżacji genetycznych, takich jak delecje i du-
plikacje. Wykorzystuje się ją przede wszystkim do oceny 
zmian germinalnych, często do weryfikacji zmian identy-
fikowanych za pomocą technik wielkoskalowych, takich 
jak NGS.

•	 Inne techniki: ddPCR (droplet digital PCR) – jedna z naj-
bardziej czułych technik biologii molekularnej znajdująca 
zastosowanie w badaniu wybranych wariantów genetycz-
nych szczególnie na poziomie ctDNA. Pirosekwencjono-
wanie – metoda pozwalające m.in. na ocenę metylacji 
wybranych sekwencji DNA. aCGH ( array comparative ge-
nomic hybridization) – metoda cytogenetyczna polegająca 
na detekcji utraty lub amplifikacji regionów chromosomo-
wych lub genu/genów, charakteryzująca się bardzo dużą 
rozdzielczością. Inne macierze – do oceny polimorfizmu 
pojedynczych nukleotydów (single nucleotide polymor-
phism – SNP) oraz do oceny profilu ekspresji genów.

Rola patomorfologii w diagnostyce molekularnej
Materiał tkankowy i cytologiczny jest wykorzystywany do ba-
dań metodami biologii molekularnej przede wszystkim w celu 
ustalenia właściwego rozpoznania patomorfologicznego no-
wotworu – zgodnie z aktualnie obowiązującymi klasyfikacjami 
Światowej Organizacji Zdrowia (World Health Organization 
– WHO) oraz do identyfikacji chorych, którzy mogą odnieść 
największe korzyści z terapii spersonalizowanych. W badania te 

zaangażowany jest zespół diagnostyczny obejmujący lekarzy 
patomorfologów, diagnostów laboratoryjnych, diagnostów 
laboratoryjnych ze specjalizacją z zakresu laboratoryjnej gene-
tyki medycznej, biologów i biotechnologów oraz techników 
laboratoryjnych. Zakłady/pracownie patomorfologii (jednostki 
diagnostyki patomorfologicznej) działające w strukturze wyso-
ko specjalistycznych podmiotów leczniczych, pełniące funkcję 
ośrodków referencyjnych, bezwzględnie powinny zapewniać 
dostęp do wymienionych rodzajów badań, wykonywanych na 
bazie własnych pracowni bądź w ścisłej współpracy z medycz-
nymi laboratoriami diagnostycznymi wykonującymi analizy 
z zakresu laboratoryjnej genetyki medycznej [6, 7].

Jakość materiału genetycznego (możliwie najmniejszy sto-
pień degradacji DNA/RNA) zależy od  zachowania właściwych 
procedur na poszczególnych etapach opracowania materiału 
biologicznego. Najważniejsze czynniki pozwalające zachować 
wysoką jakość materiału tkankowego to: 
•	 możliwie jak najszybsze dostarczenie pobranego materiału 

do zakładu patomorfologii, 
•	 utrwalenie w 10% buforowanej formalinie (4% roztwór 

formaldehydu, pH 7,2–7,4, w temperaturze nie wyższej 
niż pokojowa), 

•	 dostosowanie czasu utrwalenia do wielkości materiału 
(materiał histologiczny mały:  do 24/48 h, materiał histo-
logiczny duży:  do 48/72 h). 
Proces dalszej obróbki materiału tkankowego musi podle-

gać standaryzacji zgodnie ze standardami/wytycznymi zaak-
ceptowanymi przez Ministerstwo Zdrowia oraz procedurami 
rekomendowanymi przez Polskie Towarzystwo Patologów i ich 
kolejnymi aktualizacjami. Każda próbka (bloczek parafinowy 
i odpowiadający mu preparat mikroskopowy barwiony he-
matoksyliną i eozyną) – pochodząca z wyselekcjonowanego 
materiału z badania patomorfologicznego – przeznaczona 
do badania molekularnego musi być oceniona przez lekarza 
patomorfologa w celu potwierdzenia rozpoznania i określenia 
obecności utkania nowotworowego (wraz z podaniem odsetka 
komórek nowotworowych w preparacie). Lekarz patomorfo-
log wybiera najlepszą możliwą próbkę (procedura kwalifikacji 
materiału do badania molekularnego) w kontekście rodzaju 
badania, uwzględniając także kolejność planowanych etapów 
diagnostyki. W przypadku materiałów nadesłanych z innych 
ośrodków, zasadne jest udostępnienie wszystkich bloczków 
parafinowych w celu wyboru materiału o najwyższej jakości 
i odpowiedniej kwalifikacji do badania molekularnego. W przy-
padku braku odpowiedniego materiału do badania moleku-
larnego (m.in. materiał zbyt skąpy, zbyt mały odsetek komórek 
nowotworowych, uszkodzenie techniczne materiału) lekarz 
patomorfolog może zalecić ponowne pobranie materiału od 
pacjenta. Wymogi techniczne pobrania materiału z bloczka pa-
rafinowego do celów izolacji kwasów nukleinowych (krojenie 
bloczków, sposób przechowywania i przekazywania do badań 
molekularnych) zostały szczegółowo omówione w przywoła-
nych wyżej wytycznych.
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procedury diagnostycznej w trakcie wcześniejszej hospita-
lizacji (materiał tkankowy i cytologiczny utrwalony/ bloczki 
parafinowe i preparaty), lub

•	 materiału świeżego pobranego w trakcie hospitalizacji 
(krew obwodowa lub materiał pobrany w trakcie zabiegu 
operacyjnego i utrwalony w postaci bloczków parafino-
wych lub materiału cytologicznego).
Zgodnie z zapisami Zarządzenia Prezesa Narodowego Fun-

duszu  Zdrowia w sprawie określenia warunków zawierania 
i realizacji umów w rodzaju leczenie szpitalne (z późniejszymi 
zmianami) możliwość rozliczania diagnostycznych badań ge-
netycznych w chorobach nowotworowych została przypisana 
15 zakresom – zarówno zachowawczym, jak i zabiegowym 
(zgodnie z załącznikiem 1c do sumowania): chirurgii dziecięcej, 
chirurgii klatki piersiowej, chirurgii onkologicznej, chorobom 
płuc/chorobom płuc dla dzieci, endokrynologii, gastroente-
rologii, ginekologii onkologicznej, hematologii, neonatologii, 
neurochirurgii, onkologii i hematologii dziecięcej, onkologii 
klinicznej, otorynolaryngologii, położnictwu i ginekologii, 
urologii. Nie ma możliwości rozliczenia badań genetycznych 
w zakresie chirurgii ogólnej.

Rozliczeniu badań genetycznych w chorobach nowotwo-
rowych w ramach umowy na leczenie szpitalne służą produkty 
rozliczeniowe z katalogu 1c (do sumowania), które pozwalają 
sfinansować wykonane diagnostyczne badania genetyczne 
z materiału pobranego w trakcie hospitalizacji lub z materiału 
archiwalnego:
•	 podstawowe badania genetyczne w chorobach nowo-

tworowych (kod 5.53.01.0005001) – refundacja 649 pkt.,
•	 złożone badania genetyczne 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 badań 

genetycznych stosowanych w leczeniu chorób nowotworo-
wych (ryc. 1).

Podstawowym warunkiem rozliczenia badań genetycz-
nych w zakresie umowy w rodzaju „leczenie szpitalne w cho-
robach nowotworowych” jest posiadanie kontraktu z NFZ na 
udzielanie świadczeń opieki zdrowotnej w rodzaju leczenie 
szpitalne, w co najmniej jednym z wymienionych zakresów 
z katalogu 1c zarządzenia. Hospitalizacja, w ramach której 
pobieramy materiał do badania genetycznego powinna być 
uzasadniona względami medycznymi i właściwie udokumen-
towana. Po otrzymaniu wyniku badania genetycznego należy 
dodać do grupy JGP z katalogu 1a odpowiedni, wskazany 
przez pracownię genetyczną produkt rozliczeniowy „proste lub 
złożone lub zaawansowane badanie genetyczne w chorobach 
nowotworowych”. 

Pierwotnie sprawozdanie badań genetycznych wiązało 
się z koniecznością hospitalizacji pacjenta, w trakcie której 
pobrany został materiał do wykonania badania diagnostycz-
nego. Kolejna zmiana pojawiła się z początkiem 2018 roku. 

Rozmazy cytologiczne (materiał cytologii złuszczeniowej 
i cytologii aspiracyjnej, w postaci rozmazów na szkiełkach 
podstawowych, utrwalonych 95–96% alkoholem) oraz cyto-
bloki (materiał cytologii złuszczeniowej i cytologii aspiracyjnej 
utrwalony i zatopiony w bloczku parafinowym) również mogą 
stanowić wartościowy materiał do badań molekularnych. Obo-
wiązują zasady kwalifikacji próbki przez lekarza patomorfologa 
tożsame z opisanymi powyżej i odnoszącymi się do materia-
łu tkankowego. W przypadku rozmazów zaleca się cyfrową 
archiwizację preparatów przed przekazaniem ich do analizy 
molekularnej, gdyż materiał biologiczny niemal w całości jest 
nieodwracalnie zużywany. 

Wynik oceny molekularnej, zarówno niezbędny do usta-
lenia rozpoznania patomorfologicznego, jak i na potrzeby 
leczenia spersonalizowanego, powinien zostać włączony do 
ostatecznego/kompleksowego raportu patomorfologiczne-
go (zawierającego podsumowanie w postaci tzw. raportu 
synoptycznego) – w przypadku, gdy medyczne laboratorium 
diagnostyczne jest częścią jednostki diagnostyki patomorfo-
logicznej – lub stanowić załącznik do raportu. Niezależnie od 
struktury organizacyjnej przekazywanie materiału do badania 
molekularnego wymaga współpracy i sprawnej komunikacji, 
aby zapewnić płynność i optymalny przebieg prowadzonej 
diagnostyki. Odpowiednią diagnostykę patomorfologiczną 
może ułatwić odrębne finansowanie tych badań w ramach 
przygotowanych zasad, w oparciu o model JGPato – na które 
nadal oczekujemy.

Finansowanie diagnostycznych badań 
genetycznych przez publicznego płatnika
Prawidłowo przeprowadzona diagnostyka genetyczna nowo-
tworów z użyciem nowoczesnych metod biologii molekularnej 
przekłada się pozytywnie na osiągane efekty leczenia cho-
rych, jednak wymaga dodatkowych nakładów finansowych 
[8]. Koszty badań genetycznych wykonywanych u pacjentów 
onkologicznych są wysoce zróżnicowane, zależnie od użytej 
techniki badawczej i liczby/rodzaju wykonanych procedur, 
niezbędnych do uzyskania jednoznacznego, klinicznie użytecz-
nego wyniku. Badania genetyczne mogą być rozliczone w ra-
mach diagnostyki chorób nowotworowych na różne sposoby.

Publiczny płatnik, mając na uwadze zróżnicowane koszty 
badań genetycznych u pacjentów onkologicznych, wpro-
wadził od 2017 roku możliwość ich finansowania w ramach 
umowy leczenia szpitalnego, w zależności od rozpoznania 
ICD10, użytej technologii diagnostycznej (Załącznik nr 7 do 
Zarządzenia Nr 1/2022/DSOZ Prezesa Narodowego Funduszu 
Zdrowia z dnia 3.01.2022 r. w sprawie określenia warunków 
zawierania i realizacji umów w rodzaju leczenie szpitalne oraz 
leczenie szpitalne – świadczenia wysokospecjalistyczne, ze 
zmianami), liczby i rodzaju wykonanych oznaczeń oraz mo-
mentu pobrania materiału do badania:
•	 materiału archiwalnego – dostarczonego z innego ośrodka 

lub pobranego w danym podmiocie leczniczym podczas 
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Wówczas wprowadzono możliwość rozliczania diagnostycz-
nych badań genetycznych w chorobach nowotworowych 
w  trybie ambulatoryjnym wykonanych z materiału archi-
walnego pobranego również u innych świadczeniodawców. 
W tym przypadku korzystamy z produktu 5.52.01.0001511 
„badanie genetyczne z materiału archiwalnego”. Wartość tego 
produktu wynosi 0, ale umożliwia sprawozdanie i rozliczenie 
badań genetycznych: prostych, złożonych i zaawansowanych 
w sytuacji konieczności modyfikacji planu leczenia. Świad-
czenie „badanie genetyczne z materiału archiwalnego” (kod 
5.52.01.0001511) przeznaczone jest do procedur  ambulato-
ryjnych, ale rozliczane w umowie szpitalnej. Obowiązkowe 
jest również sprawozdanie pierwotnej daty pobrania mate-
riału do badania.

Ponadto refundacja badań genetycznych w chorobach 
nowotworowych może się odbywać na podstawie innych 
umów zawieranych przez świadczeniodawców z Narodowym 
Funduszem Zdrowia:
1.	 Umowy w rodzaju świadczenia odrębnie kontraktowane 

(SOK), w ramach której można sfinansować badanie na 
materiale pobranym w trakcie procedury diagnostycznej 

ambulatoryjnej lub szpitalnej jako produkt (5.10.00.000041) 
– „kompleksowa diagnostyka genetyczna chorób nowo-
tworowych” – 534 pkt. 

2.	 Najmniej korzystnie finansowo rozliczane jest badanie ge-
netyczne w umowie ambulatoryjna opieka specjalistyczna 
za pomocą produktu rozliczeniowego (5.03.00.000021) – 
„wykrywanie RNA/DNA za pomocą badań molekularnych” 
(PCR/PFGE) – 300 pkt.

3.	 W przypadku programów lekowych hematoonkologicz-
nych dopuszczalne jest rozliczenie badań genetycznych 
w trakcie kwalifikacji do programów lekowych jako tzw. 
ryczałt diagnostyczny.

4.	 Dodatkowo, od września 2022 roku, niektórzy świadcze-
niodawcy mogą realizować określone 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 
błony śluzowej trzonu macicy.
W tabeli I zamieszczono dane dotyczące diagnostyki 

genetycznej dla poszczególnych typów nowotworów wraz 
z metodą i rodzajem finansowania.

materiał archiwalny  
tryb ambutaloryjny

ZARZĄDZENIE Nr 1/2022/DSOZ
PREZESA NARODOWEGO FUNDUSZU 

ZDROWIA
z dnia 3.01.2022 r.

w sprawie określenia warunków zawierania 
i realizacji umów w rodzaju leczenie szpitalne 
oraz leczenie szpitalne – świadczenia wyso-

kospecjalistyczne, ze zmianami

obejmuje zakres badań określonych w Załącz-
niku nr 7 do tego Zarządzenia, co najmniej 
jedno z badań wskazanych w kategorii szcze-
gółowej (zgodnie z zaleceniami postępowania 
diagnostycznego w nowotworach złośliwych 
rekomendowanymi przez polskie towarzy-
stwa naukowe),

produkt do rozliczenia w trakcie hospitalizacji, 
podczas której pobrano materiał do badania, 
nie wcześniej niż po otrzymaniu jego wyniku,  
lub w trybie ambulatoryjnym wraz z produk-
tem o kodzie 5.52.01.0001511,

nie można łączyć z produktem o kodzie 
5.10.00.0000041 kompleksowa diagnostyka 
genetyczna w chorobach nowotworowych z ka-
talogu świadczeń zdrowotnych kontrakto-
wanych odrębnie,

nie można wykazywać łącznie produktów 
o kodach 5.53.01.0005001, 5.53.01.0005002, 
5.53.01.0005003

–	 5.53.01.005001 podstawowe badania genetyczne w chorobach nowotworowych 649 pkt.
–	 5.53.01.005002 złożone badania genetyczne w chorobach nowotworowych 1298 pkt.
–	 5.53.01.005003 zaawansowane badania genetyczne w chorobach nowotworowych 2434 pkt.

badanie genetyczne z materiału archi-
walnego 5.52.01.0001511 

katalog 1b

podstawowe badanie genetyczne lub 
złożone badanie genetyczne lub  

zaawansowane badanie genetyczne 
katalog 1c

materiał świeży  
tryb hospitalizacji

GRUPA JGP 
katalog 1a

podstawowe badanie genetyczne lub 
złożone badanie genetyczne lub  

zaawansowane badanie genetyczne 
katalog 1c

Rycina 1. Produkty rozliczeniowe z katalogu 1c (do sumowania), które pozwalają sfinansować wykonane diagnostyczne badania genetyczne z materiału 
pobranego w trakcie hospitalizacji lub z materiału archiwalnego
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