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Raport o stanie badan genetycznych w Polsce z
udzialem specjalistow z SCO

Specjalisci ze Swietokrzyskiego Centrum Onkologii wniesli swéj wklad w powstanie
raportu ,, Badania genetyczne w Polsce. Stan obecny, potrzeby, problemy,
rozwiazania”. Raport zostal opracowany przez Stowarzyszenie na Rzecz Walki z
Chorobami Nowotworowymi SANITAS i przedstawiony podczas debaty 30 czerwca w
Warszawie.

Celem publikacji jest wskazanie drog rozwoju polskiej genetyki medycznej, poprzez
pokazanie barier i potrzeb w jak najszerszym aspekcie probleméw, poczawszy od
medycznych, technologicznych organizacyjnych, przez prawne, finansowe, do spotecznych i
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etycznych. Jak pisza w przedmowie do dokumentu Anna Nowakowska, prezes
stowarzyszenia SANITAS i Aleksandra Rudnicka, rzecznik SANITAS: ,Raport ,Badania
genetyczne w Polsce - Stan obecny, potrzeby, problemy, rozwigzania” spotkat sie z duzym
zainteresowaniem srodowiska medycznego, a przede wszystkim specjalistéw z réznych
obszarow genetyki, ktorzy wtaczyli sie do prac nad tym projektem. Dzieki ich zaangazowaniu
i wiedzy otrzymaliSmy obraz, ktéry w sposob kompleksowy probuje przedstawié sytuacje
genetyki w Polsce, nie tylko w aspekcie medycznym, ale takze w prawnym, bioetycznym i
organizacyjnym. Mamy nadzieje, ze Raport postuzy edukacji spoteczenstwa na temat
genetyki i bedzie pomocny decydentom we wprowadzaniu zmian w opiece genetycznej nad
pacjentami, nad ktérymi trwaja obecnie intensywne prace pod kierunkiem prof. dr hab. n.
med. Anny Latos-Bielenskiej, konsultant krajowej w dziedzinie genetyki klinicznej”.

W debacie prezentujacej raport uczestniczyli m.in.: prof. UJK dr hab. n.med. Artur Kowalik -
kierownik Zaktadu Diagnostyki Molekularnej SCO oraz dr n.o zdr. Michat Chrobot -
kierownik Dziatu Kontraktowania, Rozliczen i Statystyki Medycznej SCO, prezes Zarzadu
Polskiego Towarzystwa Koderéw Medycznych.

Coraz lepszy dostep do nowoczesnych lekow hematologicznych, ale
diagnostyka w tyle

Profesor Artur Kowalik, autor rozdziatu ,Diagnostyka genetyczna w hematologii na
przyktadzie ostrej biataczki szpikowej”, wskazujac najwazniejsze problemy, zauwazyt: -
Ostra biataczka szpikowa (AML) nalezy do nowotwordw, ktorych diagnostyka i stratyfikacja
do terapii ukierunkowanych molekularnie, zaleza od zastosowania nowoczesnych testow
diagnostycznych. AML charakteryzuje sie bardzo duza dynamika, przez co kluczowe dla
efektow leczenia jest wczesne rozpoznanie i wdrozenie leczenia. AML jest choroba
heterogenna. Dla postawienia diagnozy oraz zaklasyfikowania pacjenta z AML do
odpowiedniej grupy prognostycznej konieczne jest wykonanie badania cytogenetycznego
oraz badan molekularnych z wykorzystaniem techniki gPCR i NGS.

European LeukemiaNet wskazujg na konieczno$¢ oceny przynajmniej kilkudziesieciu
zaburzen genetycznych dla prawidtowej diagnostyki pacjenta w kierunku AML. Ztozonos$¢
diagnostyki genetycznej AML dotyczy rowniez innych nowotworéw hematologicznych.
Obserwujemy obecnie dynamiczne zwiekszenie dostepu do nowoczesnych lekéw dla
pacjentéw z nowotworami hematologicznymi, a zwtaszcza z AML. Dostep do zaawansowanej
diagnostyki genetycznej jest ciagle w tyle, a tym samym czesto uniemozliwia dostep do
nowoczesnego i refundowanego leczenia. Szczegdlnie dotkliwym w przypadku
onkohematologii, gdzie podstawowym materiatem do wykonania badan genetycznych jest
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krew obwodowa czy szpik pobrany w warunkach ambulatoryjnych, jest brak mozliwosci
refundacji badan z materiatu pobranego w trybie ambulatoryjnym. Obecnie realizuje sie
diagnostyke poprzez hospitalizacje, co generuje dodatkowe koszty.

Konieczna zmiana sposobu finansowania badan genetycznych

Dr Michat Chrobot méwit o tym, co nalezy zmieni¢ w finansowaniu badan genetycznych, aby
byly bardziej dostepne dla pacjentéw: - Gtéwnymi barierami w zakresie dostepnosci do
badan genetycznych jest ich wycena i skomplikowany sposob rozliczen, oparty wytacznie na
materiale pobranym w trakcie hospitalizacji. Zawezenie zapisow dotyczacych pochodzenia
materiatu wyklucza mozliwos¢ sfinansowania ze Srodkéw NFZ badan genetycznych,
wykonywanych na potrzeby konsylium czy kwalifikacji do terapii celowanej, w przypadku
gdy materiat tkankowy lub krew do badania zostaly pobrane w warunkach ambulatoryjnych.
Zmiana w tym zakresie jest mozliwa na poziomie Prezesa NFZ i technicznie mozliwa do
realizacji , 0d reki”. Kolejnym problemem jest wycena i poprawa sprawozdawczosci w
zakresie badan genetycznych. Tutaj poza NFZ konieczne jest zaangazowanie w projekt
Ministerstwa Zdrowia, gdyz bedzie sie to wiazalo z dodaniem nowych produktéw
rozliczeniowych i ich ponowna taryfikacja przez AOTMIiT. W dtuzszej perspektywie zasadne
bytoby wprowadzenie zmian w kontraktowaniu i finansowaniu badan genetycznych, aby byty
one bezposrednio sprawozdawane i rozliczanie do NFZ przez pracownie diagnostyki
molekularnej, ktére faktycznie wykonuja te badania, a nie przez szpitale, dla ktérych
najwazniejszym elementem jest kliniczna zawarto$¢ wyniku badania. Dzisiejszy sposéb
finansowania badan zniecheca lekarzy do zlecania badan, poniewaz powoduje problemy
organizacyjne, a takze finansowe, gdyz zlecajacy musi pokry¢ koszty wykonanego badania
genetycznego, a po otrzymaniu wyniku pamieta¢ o sprawozdaniu $wiadczenia do NFZ.
Bezposrednie przekierowanie strumienia finansowania do pracowni uprosci proces, co
znaczaco poprawi dostepnosé do badan genetycznych dla pacjentow.

Raport zostat objety Patronatem Honorowym przez Rzecznika Praw Pacjenta. Partnerem
gtéwnym publikacji jest inicjatywa All.Can Polska, a patronat merytoryczny objety: Polskie
Towarzystwo Onkologiczne, Polskie Towarzystwo Hematologow i Transfuzjologéw oraz
Polskie Towarzystwo Koderéw Medycznych. Pelny raport jest dostepny tutaj:

http://sanitas.sanok.pl/2023/06/26/nowy-raport-sanitasu-badania-genetyczne-w-polsce/
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