Projekt z dnia 17.04.2024 r.

ROZPORZADZENIE

MINISTRA ZDROWIAD

zmieniajace rozporzadzenie w sprawie Swiadczen gwarantowanych z zakresu

ambulatoryjnej opieki specjalistycznej

Na podstawie art. 31d ustawy z dnia 27 sierpnia 2004 r. o $wiadczeniach opieki

zdrowotnej finansowanych ze srodkéw publicznych (Dz. U. z 2024 r. poz. 146) zarzadza sige,

co nastepuje:

§ 1. W rozporzadzeniu Ministra Zdrowia z dnia 6 listopada 2013 r. w sprawie §wiadczen

gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej (Dz. U. z 2016 r. poz. 357

z pdzn. zm.?), w zalgczniku nr 2 w cze$ci I ,,Badania laboratoryjne” dodaje si¢ Ip. 918 — 919

w brzmieniu:

918

brak

kodu

Badanie genetyczne metoda
porownawczej hybrydyzacji
genomowej do mikromacierzy
(aCGH - Array Comparative

Genomic Hybridization)

Wymagania formalne:

Medyczne laboratorium diagnostyczne
wpisane do ewidencji Krajowej Rady
Diagnostow Laboratoryjnych z pracownia
genetyczna, ktore posiada certyfikat
uczestnictwa w miedzynarodowym
programie Unii Europejskiej weryfikacji
jakosci laboratoriow genetycznych EMQN,
wydany w okresie ostatniego roku.
Personel:

1) diagnosta laboratoryjny ze specjalizacja

w dziedzinie laboratoryjnej genetyki

D Minister Zdrowia kieruje dzialem administracji rzagdowej — zdrowie, na podstawie § 1 ust. 2 rozporzadzenia
Prezesa Rady Ministrow z dnia 18 grudnia 2023 r. w sprawie szczegdlowego zakresu dzialania Ministra
Zdrowia (Dz. U. poz. 2704).

2 Zmiany tekstu jednolitego wymienionego rozporzadzenia zostaly ogloszone w Dz. U. z 2016 1. poz. 2164,
72017 1. poz. 1244, 1766 i 2423, z 2018 1. poz. 657, z 2019 r. poz. 397, 1060 i 1864, z 2020 r. poz. 612,
7 2021 r. poz. 5431727,z 2022 r. poz. 365, 482, 1542, 264112678, z 2023 r. poz. 1953 12294 oraz z 2024 r.
poz. 224.



medycznej z co najmniej 3-letnim
doswiadczeniem w wykonywaniu badania
metoda aCGH lub

2) specjalista w dziedzinie medyczne]
genetyki molekularnej z co najmniej
3-letnim dos§wiadczeniem w wykonywaniu
badania metoda aCGH;

3) diagnosta laboratoryjny z co najmniej 3-
letnim do$wiadczeniem w wykonywaniu
badania metodg aCGH.

Wyposazenie w sprzet i aparature
medyczna:

1) skaner do mikromacierzy wraz

Z oprogramowaniem;

2) urzadzenie do pomiaru stezenia kwasow
nukleinowych;

3) mikrospektrofluorymetr;

4) piec do hybrydyzacji;

5) termocykler;

6) wirowka laboratoryjna;

7) termoblok lub taznia wodna;

8) aparat do elektroforezy;

9) system dokumentacji zeli agarozowych.
Urzadzenia posiadajg certyfikat CE-IVD lub
udokumentowang wewnatrzlaboratoryjng
walidacj¢ zapewniajaca wlasciwy standard
badan.

Kryteria kwalifikacji os6b wymagajacych
udzielenia §wiadczenia:

1. W diagnostyce prenatalnej, w przypadku
spelienia co najmniej jednego z ponizszych
kryteriow:

1) stwierdzenie w badaniu USG co




najmniej jednej nieprawidtowosci
strukturalnej ptodu, lub

2) podejrzenie wystepowania aneuploidii u
ptodu, lub

3) wykrycie w klasycznym badaniu
cytogenetycznym u ptodu z wadami
wrodzonymi pozornie zrownowazonych
dziedzicznych rearanzacji lub pozornie
zrbwnowazonych rearanzacji de novo.

2. W diagnostyce postnatalnej w przypadku
spelienia co najmniej jednego z ponizszych
kryteriow:

1) podejrzenie aberracji chromosomowe;j
innej niz aberracje liczbowe, lub

2) niepetnosprawnos$¢ intelektualna

z cechami dysmorfii lub bez nich, lub

3) opdznienie rozwoju psychoruchowego,
lub

4) autyzm z towarzyszaca
niepelnosprawnoscig intelektualng lub
opoznieniem rozwoju lub cechami dysmorfii
lub wadami rozwojowymi, lub

5) strukturalne wady wrodzone — dotyczace
co najmniej jednego narzadu lub uktadu,
zespoty wad, duze wady izolowane jednego
narzadu, np. serca, nerek, mézgu, konczyn,
lub

6) padaczka o podejrzewanym podtozu
genetycznym, lub

7) rozpoznanie lub podejrzenie zespotu
genetycznego, w ktorym moga wystepowac
zmiany typu CNV (mikro-delecje lub
duplikacje), lub




8) badanie rodzicow w przypadku
stwierdzenia u dziecka patogennej zmiany
typu CNV, lub

9) niejednoznaczny wynik badania
kariotypu metodami cytogenetyki
klasycznej lub wykryta aberracja struktury
chromosomoéw wymagajaca doktadnego
okreslenia zakresu aberracji.

Pozostale wymagania:

Skierowanie na badanie jest wystawiane
przez lekarza specjaliste w dziedzinie
genetyki klinicznej lub lekarza w trakcie
specjalizacji w dziedzinie genetyki

kliniczne;.

919

brak
kodu

Analiza ekspresji genu lub
kilku genow (w tym genéw
fuzyjnych) przy uzyciu
metody Real-Time PCR —
ilosciowa reakcja lancuchowa
polimerazy w czasie
rzeczywistym (qRT-PCR —
Real-Time Quantitative

Polymerase Chain Reaction)

Wymagania formalne:

Medyczne laboratorium diagnostyczne
wpisane do ewidencji Krajowej Rady
Diagnostow Laboratoryjnych z pracownia
genetyczna, ktore posiada udokumentowane
co najmniej 3-letnie doswiadczenie w
wykonywaniu oznaczen qRT-PCR;
Personel:

1) diagnosta laboratoryjny ze specjalizacja
w dziedzinie laboratoryjnej genetyki
medycznej z co najmniej 3-letnim
doswiadczeniem w diagnostyce genetycznej
zmian somatycznych w hematologii
dorostych lub onkologii i hematologii
dziecigcej lub z co najmniej 3-letnim
doswiadczeniem w wykonywaniu badan
genetycznych metoda qRT-PCR lub

2) specjalista w dziedzinie medycznej

genetyki molekularnej z co najmniej 3-




letnim do$wiadczeniem w diagnostyce
genetycznej zmian somatycznych w
hematologii dorostych lub onkologii 1
hematologii dziecigcej lub z co najmniej 3-
letnim do$wiadczeniem w wykonywaniu
badan genetycznych metoda qRT-PCR;

3) diagnosta laboratoryjny z co najmniej 3-
letnim do$wiadczeniem w wykonywaniu
badan genetycznych metoda qRT-PCR.
Wyposazenie

w sprzet i aparature medyczng:

1) termocykler dedykowany do real-time
PCR;

2) wirdwka preparacyjna;

3) pipeta automatyczna;

4) oprogramowanie.

Urzadzenia umozliwiajg wykonywanie
badan zgodnie ze standardami EURO-MRD
i programami AML-BFM-2019 lub AIEOP-
BFM ALL 2017 dla dzieci z ostrymi
biataczkami.

Urzadzenia umozliwiaja wykonywanie
badan zgodnie ze standardami EURO-MRD
lub European LeukemiaNet dla dorostych
chorych na ostre biataczki limfoblastyczne
lub ostre biataczki szpikowe.

Kryteria kwalifikacji os6b wymagajacych
udzielenia Swiadczenia:

Do badania kwalifikuja si¢ pacjenci, u
ktorych jest wymagana diagnostyka
nowotwordow hematologicznych lub
monitorowanie odpowiedzi na leczenie, lub

monitorowanie minimalnej choroby




resztkowej (MRD — Minimal Residual
Disease) w trakcie leczenia i po jego
zakonczeniu, w nowotworach ukladu
mieloidalnego i limfoidalnego okreslonych
ponizszymi kodami ICD-10:

1) C91.0 — Ostra biataczka limfoblastyczna;
2) C92.0 — Ostra biataczka szpikowa;

3) C92.1 — Przewlekta biataczka szpikowa;
4) C92.3 — Migsak szpikowy;

5) C92.4 — Ostra bialaczka promielocytowa;
6) C92.5 — Ostra bialaczka szpikowo-
monocytowa,

7) C93 — Biataczka monocytowa;

8) C94 — Inne biataczki okreslonego
rodzaju;

9) C95 — Biataczka z komorek
nieokreslonego rodzaju;

10) C96 — Inny i nieokreslony nowotwor
ztosliwy tkanki limfatycznej, uktadu
krwiotworczego 1 tkanek pokrewnych.
Zakres Swiadczenia:

1. Diagnostyka w kierunku rozpoznawania
nowotworow hematologicznych, w tym
genow fuzyjnych:

1) BCR-ABL lub chromosomu Philadelphia
(Ph); lub

2) PML-RARA; lub

3) RUNX1::RUNXITI; lub

4) CBFB::MYHI11; lub

5) mutacji NPM1; lub

2. Monitorowanie odpowiedzi na
zastosowang terapi¢ oraz ocena chimeryzmu

poprzeszczepowego u pacjentow poddanych




transplantacji allogenicznych
krwiotwodrczych komorek macierzystych;
lub

3.Monitorowanie minimalnej choroby
resztkowej, ktore obejmuje:

1) identyfikacje rearanzacji genow do
monitorowania PCR MRD w ALL — ALL-
MRD-PCRI;

2) oznaczenie MRD metodg PCR w ALL —
ALL-MRD-PCR2;

3) diagnostyke molekularng AML i
oznaczenie wyjsciowego poziomu badanego
transkryptu do monitorowania MRD;

4) oznaczenie MRD metodg RT-qPCR —
AML-MRD-PCR, geny fuzyjne w AML;
5) diagnostyka molekularna CML;

6) oznaczanie MRD metodg RT-qPCR —
transkrypt BCR-ABL1 w CML.
Wskazniki jakosci:

1) badania molekularne w ALL sg
prowadzone wedlug standardu
europejskiego konsorcjum EURO-MRD u
dzieci i dorostych;

2) badania molekularne w AML sa
prowadzone zgodnie z wymaganiami
protokotu AML BFM-2019 lub AIEOP-
BFM ALL 2017 dla dzieci z ostrymi
biataczkami;

3) badania molekularne w AML i CML u
dorostych sg prowadzone zgodnie z

rekomendacjami European LeukemiaNet.




§ 2. Rozporzadzenie wchodzi w zycie po uptywie 14 dni od dnia ogtoszenia.

MINISTER ZDROWIA

ZA ZGODNOSC POD WZGLEDEM PRAWNYM,
LEGISLACYJNYM I REDAKCYINYM

Wiadystaw Puzon

Dyrektor Departamentu Prawnego w Ministerstwie Zdrowia

/podpisano kwalifikowanym podpisem elektronicznym/



UZASADNIENIE

Projektowane rozporzadzenie stanowi realizacje upowaznienia zawartego w art. 31d
ustawy z dnia 27 sierpnia 2004 r. o $wiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych ze
srodkow publicznych (Dz. U. 22024 r. poz. 146) i dokonuje zmiany w rozporzadzeniu Ministra
Zdrowia z dnia 6 listopada 2013 r. w sprawie $wiadczen gwarantowanych z zakresu

ambulatoryjnej opieki specjalistycznej (Dz. U. z 2016 r. poz. 357, z pdzn. zm.).

Zmiana polega na wprowadzeniu do wykazu $wiadczeh gwarantowanych z zakresu
ambulatoryjnej opieki specjalistycznej dwoch nowych $wiadczen opieki zdrowotne;j:

1) badania genetycznego metoda porownawczej hybrydyzacji genomowej do
mikromacierzy (aCGH — Array Comparative Genomic Hybridization) (dalej badanie
aCGH);

2) analizy ekspresji genu lub kilku genéw (w tym genow fuzyjnych) przy uzyciu metody
Real-Time PCR — ilosciowa reakcja tancuchowa polimerazy w czasie rzeczywistym

(qQRT-PCR — Real-Time Quantitative Polymerase Chain Reaction).

Wprowadzenie przedmiotowych $wiadczen do wykazu $wiadczen gwarantowanych z
zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej stanowi realizacje rekomendacji Prezesa
Agencji Oceny Technologii Medycznych 1 Taryfikacji:

* nr 12/2019 z dnia 28 lutego 2019 r. w sprawie zasadnos$ci kwalifikacji §wiadczenia opieki
zdrowotnej ,,Badanie metoda poréwnawczej hybrydyzacji genomowej do mikromacierzy
(aCGH)” jako $wiadczenia gwarantowanego z zakresu ambulatoryjnej opieki
specjalistycznej (AOS);

*  nr2/2022 z dnia 10 stycznia 2022 r. w sprawie zasadno$ci zakwalifikowania $wiadczenia
opieki zdrowotnej: badanie genetyczne ,,Analiza ekspresji genu lub kilku genéw (w tym
genow fuzyjnych) przy uzyciu metody Real-Time PCR — ilo$ciowa reakcja tancuchowa
polimerazy w czasie rzeczywistym”, jako $wiadczenia gwarantowanego z zakresu

ambulatoryjnej opieki specjalistycznej (AOS).

Czynniki genetyczne odgrywaja istotng role w patogenezie wrodzonych zaburzen
rozwoju takich jak: opoznienie rozwoju psychoruchowego, niepelnosprawnos¢ intelektualna,
zaburzenia zachowania ze spektrum autyzmu, mnogie wady wrodzone wspdtistniejace
z cechami dysmorfii w budowie ciala czy padaczki. Diagnostyka wad wrodzonych ma istotne

znaczenie zarowno w okresie pre- jak i postnatalnym, pozwala na postawienie rozpoznania,
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ustalenie przebiegu schorzenia i wlasciwej opieki medycznej oraz rokowania, a takze wybor

optymalnej rehabilitacji leczniczej czy postgpowania opiekunczego.

Badanie aCGH umozliwia ocen¢ calego genomu (kariotypu) z rozdzielczoscia
nieosiggalng innymi metodami. Jest to metoda badawcza i1 diagnostyczna umozliwiajgca
identyfikacj¢ aberracji chromosomowych niewykrywalnych klasycznymi metodami
cytogenetycznymi, ktére moga by¢ odpowiedzialne za wystepujace u badanego pacjenta
nieprawidlowe objawy kliniczne. Mikromacierze DNA stanowig zbior sond molekularnych,
czyli specjalnie dobranych sekwencji kwaséw nukleinowych. Sondy s3a zwigzane z podiozem
stalym w ustalonym porzadku i specyficznie wigza homologiczne do nich sekwencje materiatu
genetycznego pochodzacego z probki badanej. Technologia mikromacierzy umozliwia
identyfikacj¢ tysiecy molekut kwaséw nukleinowych, dzigki mozliwosci jednoczesnego

przeprowadzania wielu eksperymentow hybrydyzacyjnych.

Obecnie technologiami alternatywnymi dla badania aCGH sg klasyczne badania
cytogenetyczne, cytogenetyczne badania molekularne oraz badania wybranymi metodami
biologii molekularnej. Wszystkie z wymienionych alternatywnych technologii medycznych sa
w chwili obecnej objete finansowaniem ze S$rodkéw publicznych w ramach $wiadczen
gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej. W opinii ekspertoéw badanie
aCGH zastagpi obecnie wykonywane S$wiadczenia. Zakwalifikowanie tej metody jako
swiadczenia gwarantowanego skroci proces diagnostyczny oraz pozwoli zredukowaé koszty
catosciowej diagnostyki klinicznej poprzez mozliwos¢ wykonania jednego badania zamiast

kilku, jak to aktualnie ma miejsce.

Analiza ekspresji genu lub kilku genow (w tym gendw fuzyjnych) przy uzyciu metody
Real-Time PCR 1laczy w sobie dwie wazne zalety: wysoka czutos¢ reakcji oraz mozliwosé
analizy poziomu ekspresji genu lub genéw w kilku lub nawet kilkunastu probkach
jednoczesnie, co zdecydowanie skraca czas procedury diagnostycznej. Wprowadzenie do
diagnostyki techniki Real-Time PCR (qRT-PCR) umozliwia znaczace zwigkszenie potencjatu
diagnostycznego tej metody. Jest to reakcja PCR z analizg w czasie rzeczywistym. Metoda ta
pozwala na monitorowanie ilo$ci kopii produktu w kazdym cyklu reakcji, nawet przy bardzo
niskich wyjsciowych stezeniach matrycy. Informacja o ilosci produktu jest cechg odrézniajaca
gRT-PCR od metod jakosciowych (FISH, sekwencjonowanie), ktore dostarczaja jedynie

informacji o obecno$ci w probce ilosci materiatu genetycznego, czyli dajg wynik dodatni lub
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ujemny. Analiza ekspresji genow w ujeciu ilosciowym w chwili obecnej znajduje zastosowanie

przede wszystkim w diagnostyce chorob hematoonkologicznych.

Kryteria kwalifikacji os6b wymagajacych udzielenia wprowadzanych do wykazu
swiadczen gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej dwoch nowych
badan genetycznych zostaty uzgodnione z Konsultantem Krajowym w dziedzinie genetyki
klinicznej, Konsultantem Krajowym w dziedzinie hematologii oraz Konsultantem Krajowym

w dziedzinie onkologii i hematologii dziecigce;.
Planowany termin wejscia w Zycie rozporzadzenia to 14 dni od dnia ogloszenia.
Projekt rozporzadzenia nie jest objety prawem Unii Europejskie;.

Projekt rozporzadzenia nie podlega obowiazkowi przedstawienia wlasciwym organom
iinstytucjom Unii Europejskiej, w tym Europejskiemu Bankowi Centralnemu, w celu

uzyskania opinii, dokonania powiadomienia, konsultacji albo uzgodnienia.

Projekt rozporzadzenia nie bgdzie miat wptywu na dziatalno$¢ mikro, matych i srednich

przedsigbiorcow.

Projekt rozporzadzenia nie zawiera przepisOw technicznych w rozumieniu przepisoOw
rozporzadzenia Rady Ministrow z dnia 23 grudnia 2002 r. w sprawie sposobu funkcjonowania
krajowego systemu notyfikacji norm i aktow prawnych (Dz. U. poz. 2039 oraz z 2004 r. poz.

597) 1 w zwiazku z tym nie podlega procedurze notyfikacji.

Projekt aktu nie zawiera wymogdéw naktadanych na ushugodawcow podlegajacych
notyfikacji, o ktérej mowa w art. 15 ust. 7 i art. 39 ust. 5 dyrektywy 2006/123/WE Parlamentu
Europejskiego 1 Rady z dnia 12 grudnia 2006 r. dotyczacej uslug na rynku wewngtrznym
(Dz. Urz. UE L 376 2 27.12.2006, str. 36).

Nie ma mozliwosci podjgcia alternatywnych w stosunku do projektu rozporzadzenia

srodkdw umozliwiajacych osiagniecie zamierzonego celu.
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