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Zbudowanie wlasciwej opieki genetycznej to system naczyn polaczonych —
poszczegblne elementy majg wptyw na catosc¢ !

Zeby poprawi¢ opieke genetyczna, trzeba zadbaé o WSZYSTKIE elementy, inaczej bedzie
efekt domina — brak jednego elementu spowoduje, ze calo$¢ sie nie uda

Laboratoryjna diagnostyka genetyczna jest jednym z elementow.

Diagnostyka genetyczna — dla kogo?
Nowotwory (25-30% populacji)

e Chorzy z nowotworem
o Badanie genetyczne zmian somatycznych (patologia molekularna, podstawa
terapii celowanej)
o Badanie zmian germinalnych — identyfikacja nowotworéw dziedzicznych
e Zdrowi krewni z rodzin ryzyka

Choroby rzadkie (6-8% populacji)

e Chorzy na choroby rzadkie 1 z podejrzeniem choroby rzadkiej (70% to dzieci)
e Zdrowi krewni, ktérzy moga mie¢ mutacj¢ markerowa
e Przesiewowe badania populacyjne (noworodki)

Diagnostyka zwigzana z prokreacja (ok. 10% par ma trudnosci z prokreacja)

e Pary planujace cigze (testy w kierunku nosicielstwa)
e Diagnostyka nieptodnosci i poronien nawracajacych
¢ Diagnostyka preimplantacyjna

e Diagnostyka prenatalna

Diagnostyka chordb genetycznych nie bedacych chorobami rzadkimi

e Rodzinna hipercholesterolemia, hemochromatoza, celiakia 1 in.

We wszystkich ww. grupach stosuje si¢ podobne metody badan genetycznych.



UWAGA: Nickiedy potrzebne sg badania genetyczne u oséb zmartych — te badania nie sa
aktualnie w Polsce objete refundacja, jak rowniez nie sg uregulowane legislacyjnie (niezb¢dna
jest ustawa o testach genetycznych)

Badania genetyczne przenikajg aktualnie w takim stopniu do wszystkich dziedzin medycyny
zmieniajac je, ze moOwimy wprost o erze medycyny genomowej

Diagnostyka genetyczna to ogromne oszczednosci dla budzetu.

W chorobach rzadkich odpowiednio wczesna, dobrze dobrana diagnostyka genetyczna choréb
rzadkich zmniejsza koszty diagnostyki o 80%;

W onkologii jest podstawa terapii celowanej.

Odrebnos¢ badan genetycznych na tle innych badan z zakresu medycyny laboratoryjnej
i potrzeba wlasciwej legislacji.

Badanie materialu genetycznego czlowieka nie jest zwyklym laboratoryjnym badaniem
diagnostycznym, posiada szereg odrebnos$ci i wymaga spetnienia okreslonych warunkow
wykonywania oraz specyficznej legislacji.

Diagnostyka genetyczna:
* jest podstawg terapii personalizowanej; ma ogromny i stale rosnacy potencjat;

* wykorzystuje gtownie  wysokoprzepustowe badania genomowe; wymaga
certyfikowanych laboratoriow i wyspecjalizowanej kadry genetykow klinicznych,
laboratoryjnych, bioinformatykéw oraz nowych zawodéw medycznych;

* badanie genetyczne wymaga porady genetycznej przed i po badaniu oraz specjalnej
swiadomej zgody pacjenta z doktadnym okresleniem celu i zakresu badania oraz
przechowywania materiatu genetycznego;

* dane genomowe to dane osobowe, najbardziej niepowtarzalne - powinny by¢
szczegollnie chronione, ale gromadzone centralnie;

* w wielu sytuacjach klinicznych material genetyczny pacjenta powinien by¢ bardzo
dlugo przechowywany w dobrze zabezpieczonych repozytoriach;

* badania genetyczne musza by¢ najwyzszej jakosci;

* wynik badania genetycznego musi by¢ zinterpretowany w kontekscie rodowodowo-
klinicznym — konieczny interdyscyplinarny zespot;

* wymaga rekomendacji i standardéw opracowanych przez wilasciwe towarzystwa
naukowe 1 zespoty Konsultanta Krajowego;
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Whioski

Stwierdzony stan — zagrozenia zwigzane z wykonywaniem
badan genetycznych
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Biologia

Wobec dynamicznego rozwoju genetyki i zagrozen wynikajacych z niekontrolowanego dostepu
badan i informacji genetycznej Najwyzsza Izba Kontroli wnioskuje do Ministra Zdrowia o:

e doprowadzenie do stworzenie, w ramach opieki zdrowotnej, systemy opieki
genetycznej, ktory okreslatby zasady: wykonywania badan genetycznych, poradnictwa
genetycznego, ochrony danych genetycznych oraz bankowania i wykorzystywania
materialu genetycznego,

e Przeprowadzenie kontroli podmiotow leczniczych dziatajagcych w obszarze badan
genetycznych pod katem bezpieczenstwa tych badan,

e Podejmowanie dziatan edukacyjnych majacych na celu podniesienie $wiadomosci
spoteczenstwa w zakresie bezpieczenstwa badan genetycznych.



Niezbedne dzialania na rzecz rozwoju nowoczesnej diagnostyki genetyczne;j.

1. Przvjecie ustawy o testach genetycznych.

Ustawa o testach genetycznych umozliwi uporzadkowanie rynku badan genetycznych w
Polsce i zapewni wysoka jako$¢ diagnostyki genetycznej. Ustawa o testach genetycznych:

e okre$la wymogi co do jakoS$ci laboratoriéw genetycznych, aparatury, kwalifikacji
kadry;

e wprowadza wymog powiazania testow genetycznych z interpretacja wyniku w
kontekscie rodowodowo-klinicznym i z poradg genetyczna;

e okresla zasady prowadzenia repozytoriow materiatu genetycznego;
e wprowadza regulacje dotyczace przesylania materialu genetycznego za granice;
e zabezpiecza prawa pacjenta i wprowadza regulacje bioetyczne;

e jej przyjecie umozliwi akredytacje laboratoriéow genetycznych oraz badania
genetyczne poSmiertne.

Status: W 2023 roku projekt ustawy zostat przygotowany przez Departament Rozwoju Kadr
Medycznych MZ przy udziale ekspertdéw, ale nie zdazyt wejs¢ na Sciezke legislacyjna. Jest to
gotowy projekt, porzadkujacy rynek badan genetycznych w Polsce, zapewniajacy wysoka
jako$¢ diagnostyki genetycznej oraz prawa pacjenta.

2. Uproszczenie systemu finansowania diagnostyki genetycznej — prosty koszyk
Swiadczen gwarantowanych (wlasciwie wycenionych) i duza rola standardow i
rekomendacji diagnostycznych

e Lista badah genetycznych szybko ro$nie, odpowiednio zmieniajg si¢
(poszerzaja) wskazania, sytuacja jest dynamiczna. Jest to moment, kiedy sposob
finansowania diagnostyki genetycznej nalezy zdecydowanie uproscic.

o Koszyk $wiadczen gwarantowanych w diagnostyce genetycznej powinien by¢
prosty, oparty na metodach, bez wymieniania gendéw. To, ktore badania
genetyczne zastosowac 1 w jakiej kolejnosci, ktére geny/sekwencje bada¢ w
okreslonej  grupie pacjentow  okreslalyby rekomendacje/standardy
diagnostyczne opracowywane przez towarzystwa naukowe i zespoty KK i
regularnie aktualizowane.

e W migjsce ryczaltu (SOK w AOS) i skomplikowanych pakietow §wiadczen (w
hematoonkologii 1 onkologii) wycena poszczegdlnych Swiadczen z zakresu
diagnostyki genetycznej z uwzglednieniem kosztow wewnetrznej i
zewnetrznej kontroli jakoSci.

Status:

Zespot ekspertow pod kierunkiem KK w dziedzinie genetyki klinicznej opracowat i przedstawit
w MZ wstgpna propozycj¢ nowego koszyka genetycznych §wiadczen gwarantowanych.

W MZ podjeto prace nad nowym koszykiem.



3.

Uzupelnienie koszyka S$wiadczen gwarantowanych w genetycznej diagnostyce
laboratorvjnej.

W chorobach rzadKkich:

aCGH (pozytywna decyzja, wprowadzenie do koszyka pocz. Il kwartatu 2024).

Panele celowane NGS (zostang udost¢gpnione pod koniec 2024, po wycenie
poszczegbdlnych badan genetycznych, ktore sg obecnie w ryczatcie SOK).

WES (pozytywna decyzja, wprowadzenie do koszyka pocz. II kwartatu 2024).

W onkologii:

5.

Kompleksowe profilowanie genomowe (tzw. ,,czwarty koszyk™) (w ocenie AOTMIT).

Szerszy dostep do diagnostyki genetycznej.

Dostep do diagnostyki genetycznej w OECR (Os$rodki Eksperckie Choréb Rzadkich) w
ramach danej specjalno$ci; badania genetyczne $wiadczeniem ,,do sumowania”, poza
ryczattem.

Poszukiwanie = mozliwo$ci  korzystania z  diagnostyki  genetycznej w
klinikach/oddziatach, ktore nie maja statusu OECR (konsultacja genetyka klinicznego,
diagnostyka genetyczna ,,do sumowania”?).

Wazne: muszg by¢ zachowane zasady obowigzujace w diagnostyce genetycznej (porada
przed i po badaniu, §wiadoma zgoda, omoéwienie wyniku w kontekscie rodowodowo-
klinicznym na pi$mie).

Poprawa logistyki w kierowaniu na diagnostyke genetyczng; zmiany w rozporzadzeniu
NFZ.

Poradnictwo genetyczne rodzinne — w gestii specjalisty genetyki kliniczne;j.

Utworzenie jednej wspolnej bazv danych genomowych.

Dane genomowe pochodzace z wysokoprzepustowych badan genomowych powinny by¢
chronione, ale gromadzone centralnie po anonimizacji lub pseudoanonimizacji. Pozwoli to na
szybki wzrost informacji o genomie polskiej populacji, utatwi interpretacje wynikow
badan genomowych oraz identyfikacj¢ mutacji zalozycielskich.

6.

Utworzenie centralnego repozytorium materialu genetycznego.

Materiat genetyczny pacjenta, ktory pozostal po wykonaniu badan genetycznych, nie powinien
zosta¢ zniszczony, poniewaz moze by¢ cenny dla krewnych, nawet wiele lat po $mierci
pacjenta. W przypadku zamknigcia laboratorium genetycznego powinien by¢ przekazany do
centralnego repozytorium materialu genetycznego.

7.

Rekomendacje dot. diagnostyki genetycznej.
Zespot ekspertow PT Genetyki Cztowieka 1 Konsultanta Krajowego w dziedzinie
genetyki klinicznej przygotowuje szczegbtowe Rekomendacje dotyczace diagnostyki




genetycznej chorob dziedzicznych ze szczegdlnym uwzglednieniem chorob rzadkich
(Red.: prof. A. Latos-Bielenska, prof. O. Haus, prof. R. Smigiel, prof. K. Szczatuba,
prof. M. Krawczynski), w przygotowaniu do druku.

e Sekcja Guzéow Litych PT Genetyki Cztowieka opracowata Standardy w diagnostyce
genetycznej guzow litych (Red. prof. A. Kowalik) — dostgpne na stronie PTGC;
przygotowywane do druku.

e Sekcja Genetyki Klinicznej w Onkologii PTGC (Przew. prof. J. Lubinski) opracowuje
Rekomendacje w diagnostyce genetycznej w nowotworach dziedzicznych.

e Zespot Ekspertow PT Kardiologicznego ds. Badan Genetycznych w Kardiologii (Przew.
prof. K. Biernacka) opracowal Rekomendacje — w przygotowaniu do druku.

8. Certyvfikacja laboratoriow genetycznvch.

Certyfikacja laboratoriow genetycznych, w szczeg6lnosci wykonujacych wysokoprzepustowe
badania genomowe (aCGH; panele celowane NGS; WES) zostala zapisana na 2023 r. w NSO i
Planie dla Chorob Rzadkich.

Bez ustawy o testach genetycznych certyfikacja laboratoriow genetycznych nie jest mozliwa.

Ratunkiem jest certyfikacja laboratoriow genetycznych przez PTGC: jest prowadzona od 2014
r. dla wszystkich rodzajow badan genetycznych; ostatnia certyfikacja zostata wtasnie (styczen
2024) ukonczona. Certyfikacja PTGC bedzie respektowana przez MZ i NFZ.

9. Rozwéj laboratoriow genetvcznych wykonujacych wysokoprzepustowe badania
genomowe.

W 2024 r przewiduje si¢ doposazenie wybranych laboratoriow genetycznych w sprzet do
wysokoprzepustowych badan genomowych — §rodki w NSO 1 w Planie dla Choréb Rzadkich.

Powstaja (niezaleznie od NSO i Planu dla Choréb Rzadkich) duze nowoczesne osrodki
kliniczne przewidujace w swojej strukturze laboratoria genetyczne.

10. Zabezpieczenie kadr dla laboratoryjnej diagnostyki genetycznej.

Szczegblnie wazne jest zabezpieczenie kadr do diagnostyki genetycznej z zastosowaniem
wysokoprzepustowych badan genomowych.

* Program specjalizacji z Laboratoryjnej genetyki medycznej — w trakcie aktualizacji
(ostatnia aktualizacja w 2018); w Polsce jest 200-220 specjalistow laboratoryjne;j
genetyki medycznej — to nie wystarcza wobec przewidywanego wielkiego skokowego
zwigkszenia zapotrzebowania na diagnostyke genetyczng.

» Jest nowa specjalizacja Medyczna genetyka molekularna (wykorzystanie kwalifikacji
absolwentoéw biotechnologii, biomedycyny, genetyki 1 biologii molekularnej).

- opracowano program specjalizacji i kryteria uznania dorobku naukowego i zawodowego jako
réwnoznacznego z odbyciem stazu specjalizacyjnego.



- oceniono 85 kandydatow ubiegajacych si¢ o uznanie dorobku, 50 dopuszczono do egzaminu
specjalizacyjnego.

- w sesji wiosennej 2024 pierwszy egzamin specjalizacyjny z MGM (egzamin testowy i
praktyczny).

Zabezpieczenie kadr dla konsultacji genetycznych i poradnictwa genetycznego -
niezbedny element opieki genetycznej

* W Polsce jest tylko nieco ponad 150 genetykéw klinicznych (w przeliczeniu na etaty
<100).

* Genetyka kliniczna powinna by¢ specjalizacja priorytetowa.

* W 2022 r. zmieniliSmy program specjalizacji z genetyki klinicznej, przedtem byta
nadmiernie skoncentrowana na wadach wrodzonych i diagnostyce prenatalne;j, teraz to
nowoczesna medycyna genomowa. Jest wersja podstawowa i 6 wersji dla specjalistow.

Potrzebne nowe zawody medyczne i nowe specjalizacje

Pielegniarka genetyczna — nowa specjalizacja w pielegniarstwie (z wizyta refundowang przez
NFZ) — oczekiwanie na decyzje KRPiP

Doradca genetyczny w onkologii — nowy, najszybciej rozwijajacy si¢ na $wiecie zawod
medyczny (dla mgr analityki medycznej, biotechnologii, mgr zdrowia publicznego); dla
specjalistow LGM i MGM skrdcony program specjalizacji

W Polsce, gdyby przyja¢ sytuacje w poradnictwie genetycznym w USA w r. 2020, dla
zabezpieczenia poradnictwa genetycznego potrzeba bytoby 150 lekarzy specjalistow genetyki
klinicznej oraz 500-600 pielegniarek genetycznych i doradcow genetycznych

Podsumowanie

* Nastgpil ogromny wzrost zapotrzebowania na diagnostyke genetyczna, ktora jest
podstawa medycyny personalizowanej/precyzyjne;.

* Obecnie tworzone sg warunki do rozwoju diagnostyki genetycznej z zastosowaniem
wysokoprzepustowych badan genomowych.

» Diagnostyka genetyczna jest wpisana w Narodowa Strategi¢ Onkologiczng oraz w Plan
dla Chorob Rzadkich — gwarantuje to racjonalne stosowanie badan genetycznych i ich
wlasciwe wykorzystanie.

» Konieczne jest usunigcie barier dla rozwoju diagnostyki genetycznej, w tym niezb¢dna
legislacja (ustawa o testach genetycznych!) oraz nowe specjalizacje 1 nowe zawody
medyczne.



Praca zespotowa:
* Zarzad PTGC

* Prof. Olga Haus - Przewodniczaca
* Prof. Izabela Laczmanska

*  Prof. Monika Gos

* Prof. Krystyna Chrzanowska
* Prof. Jolanta Wierzba

* Prof. Maciej Krawczynski

*  Prof. Robert Smigiel

* Drn.med. Ewa Obersztyn

* Prof. Agata Filip

* Prof. Maciej Borowiec

* Prof. Beata Nowakowska

* Dr hab. Mariola Iliszko

*  Prof. Artur Kowalik

» Sekcja Genetyki Klinicznej w Onkologii PTGC
* Prof. Jan Lubinski - Przewodniczacy

* Sekcja Guzéw Litych PTGC
* Prof. Artur Kowalik — Przewodniczacy
* Drn.med. Andrzej Tysarowski

*  Obszar genetyki w Planie dla Choréb Rzadkich
* Prof. Krystyna Chrzanowska

* Poprzedni KK
* Prof. Maria Sasiadek
* Prof. Jan Lubinski

* Konsultanci Wojewddzcy

e Oraz:
* Federacja Pacjentéw Polskich
+ ORPHAN
* Federacja Stowarzyszen Amazonki i inne organizacje Pacjentow
* Medyczna Racja Stanu
* Media



