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Warszawa, 22 lipca 2024

Pan Szymon Hotownia
Marszatek Sejmu RP

Szanowny Panie Marszatku,

w odpowiedzi na interpelacje poselskg nr 3708 w sprawie dostepnosci badan genetycznych
dla pacjentek z rakiem piersi uprzejmie prosze o przyjecie nastepujgcych informacji.

Nalezy zauwazyc, iz badania genetyczne, dostepne w ramach ambulatoryjnej opieki
specjalistycznej, pozwalajg na wykrycie zarowno mutacji somatycznych jak i mutacji
germinalnych.

W rozporzadzeniu Ministra Zdrowia w sprawie $wiadczen gwarantowanych z zakresu
ambulatoryjnej opieki specjalistycznej (Dz. U. z 2016 r. poz. 357 z p6Zn. zm.) zostaty
okreslone warunki realizacji nastepujacych badan genetycznych:
e Klasyczne badania cytogenetyczne (techniki prazkowe - prazki GTG, CBG, AgNOR,
QFQ, RBG i wysokiej rozdzielczosci HRBT z analizg mikroskopowa chromosomow),
e Cytogenetyczne badania molekularne (obejmuje analize FISH - hybrydyzacja in situ
z wykorzystaniem fluorescencji - do chromosoméw metafazowych i
prometafazowych oraz do jader interfazowych z sondami molekularnymi
centromerowymi, malujgcymi, specyficznymi, telomerowymi, Multicolor-FISH),
e Badania metodami biologii molekularnej (PCR i jej modyfikacje, RFLP, SSCP, HD,
sekwencjonowanie i inne) dobranymi w zaleznosci od wielkosci i rodzaju mutacji,
e Badania biochemiczne lub enzymatyczne.

Przedmiotowe badania wykonywane sg m.in. w kompleksowej diagnostyce genetycznej
choréb nowotworowych. Jednoczesnie informuje, iz badania genetyczne wykonywane z
zastosowaniem sekwencjonowania nastepnej generacji (NGS) mieszcza sie w ramach
metod wymienionych w Ip. 915 ,Badania metodami biologii molekularnej (PCR i jej
modyfikacje, RFLP, SSCP, HD, sekwencjonowaniei inne) dobranymi w zaleznosci od
wielkosci i rodzaju mutacji” zatagcznika nr 2 do przedmiotowego rozporzadzenia.

Tym samym, badanie wykonywane ambulatoryjnie metodg NGS moze by¢ rozliczone w
rodzaju $wiadczenia zdrowotne kontraktowane odrebnie, jednym z produktéw z zakresu
,11.1210.053.02 badania genetyczne”, zgodnie z zarzadzeniem nr 167/2019/DSOZ
Prezesa NFZ w sprawie okreslenia warunkéw zawierania i realizacji umoéw w rodzaju
Swiadczenia zdrowotne kontraktowane odrebnie.
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Sato produkty ,5.10.00.000004 3 kompleksowa diagnostyka genetyczna choréb
nienowotworowych z uwzglednieniem cytogenetycznych badan molekularnych” oraz
,5.10.00.0000041 kompleksowa diagnostyka genetyczna choréb nowotworowych”. S to
produkty o charakterze ryczattowym, co oznacza ze usredniona cena obejmuje zaréwno
badania nisko- jak i wysokokosztowe. Koszt wykonania badania genetycznego metodg NGS
moze przekraczac wartosé ryczattu, nalezy jednak pamietad, ze istniejg tez badania, ktérych
koszt jest ponizej wartosci ryczattu.

Od 2022 r. w rozporzadzeniu Ministra Zdrowia w sprawie swiadczen gwarantowanych z
zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej (Dz. U.z 2016 r. poz. 357 z pdzn. zm.)
dostepne sg nastepujace swiadczenia 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 naraka jelita grubego lub raka btony sluzowej trzonu macicy;
e opieka nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego ryzyka
zachorowania na siatkdéwczaka lub chorobe von Hippel-Lindau (VHL).

Kazde z ww. $wiadczen obejmuje dwa etapy:

1) ,Poradnictwo i badania genetyczne”, w ramach ktorego odbywa sie identyfikacja osdb,
posiadajacych wysokie, dziedzicznie uwarunkowane ryzyko zachorowania na wybrane
nowotwory. Najwazniejsza role odgrywa tu szczegdtowy wywiad rodzinny. W przypadku
zaistnienia wskazan medycznych, wykonywane sg badania genetyczne.

2) ,Nadzér i badania diagnostyczne”, w ramach ktorego swiadczeniobiorca posiadajacy
wysokie, dziedzicznie uwarunkowane ryzyko zachorowania na wybrany nowotwor zostaje
objety specjalistycznym nadzorem, polegajacym na systematycznym przeprowadzeniu
badan diagnostycznych oraz konsultacji lekarskich.

W ramach swiadczenia , Opieka nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie uwarunkowanego
ryzyka zachorowania na raka piersi lub raka jajnika’ dostepne sa nastepujace badania
genetyczne:

a) w kierunku wykrycia najczestszych w polskiej populacji mutacji w genach BRCA1,
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) wkierunku wykrycia nosicielstwa konkretnej, zidentyfikowanej w rodzinie mutacji,
wykonywane metodami biologii molekularnej (PCR i jej modyfikacje, RFLP,
sekwencjonowanie Sangera, MLPA).

Przepisy przedmiotowego rozporzadzenia okreslajg kryteria kwalifikacji do poszczegdlnych
rodzajéw badan genetycznych. Nalezy podkresli¢, iz w przypadku podejrzenia posiadania
przez swiadczeniobiorcy mutacji w genach BRCA1, PALB2, CHEK2 najpierw wykonywane
sg badania genetyczne w kierunku wykrycia najczestszych w polskiej populacji mutacji w
ww. genach. Jak wskazuja eksperci, badanie w kierunku wykrycia najczestszych

mutacji wykrywa mutacje w ok. 40% przypadkéw. Dlatego nie jest zasadnym zlecenie
badania genetycznego metoda NGS jako badania pierwszego rzutu.

Jezeli badanie genetyczne w kierunku wykrycia najczestszych w polskiej populacji mutacji
nie wykryje mutacji, natomiast istniejg uzasadnione wskazania do dalszej diagnostyki,
lekarz zleca wykonanie badania genetycznego metoda NGS. Nalezy jednak podkreslié, iz
zgodnie z rozporzadzeniem musi by¢ spetnione jedno z ponizszych kryteriow:

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

2) chory (mezczyzna) z rozpoznanym rakiem piersi, lub

3) chora w wieku 45 lat lub ponizej 45 lat z rozpoznanym rakiem piersi, 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, majgca minimum 1 krewnego pierwszego
lub drugiego stopnia, u ktérego rozpoznano raka piersi (raka piersi u mezczyzny),
lub minimum 1 krewng pierwszego stopnia lub drugiego stopnia, u ktérej
rozpoznano raka jajnika, lub

6) chora z rozpoznanym, jednoczes$nie lub sekwencyjnie, rakiem piersi i rakiem
jajnika lub obustronnym rakiem piersi, lub

7) chora z rozpoznanym rakiem piersi, majgca minimum 1 krewng pierwszego lub
drugiego stopnia, u ktérej rozpoznano raka piersi, w tym co najmniej 1
rozpoznanie postawiono ponizej 50 roku zycia, lub

8) chora z rozpoznanym rakiem piersi, majaca 2 krewne pierwszego lub drugiego
stopnia po stronie matki lub po stronie ojca, u ktérych rozpoznano raka piersi -
niezaleznie od wieku w momencie rozpoznania.

Z wyrazami szacunku

Z upowaznienia Ministra Zdrowia
Jerzy Szafranowicz

Podsekretarz Stanu

/dokument podpisany elektronicznie/

telefon: +48 2225001 46 ul. Miodowa 15
adres email: kancelaria@mz.gov.pl 00-952 Warszawa

www.gov.pl/zdrowie


mailto:kancelaria@mz.gov.pl
https://www.gov.pl/zdrowie

		2024-07-22T11:12:55+0000
	Jerzy Szafranowicz




