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W roku 2021 Polska Koalicja Medycyny Per-

sonalizowanej we współpracy z Instytutem 

Innowacji i  Odpowiedzialnego Rozwoju 

przeprowadziła II edycję (on-line) warsz-

tatów: Miejsce Diagnostyki Genetycznej 

w Praktyce Klinicznej. Warsztaty były reali-

zowane dzięki wsparciu INFARMY.

Pierwszy warsztat z  cyklu odbył się 16 

czerwca 2021, na platformie ZOOM. Kolejne 

w następujących terminach: 7 października 

2021, 4 listopada 2021 oraz 9 grudnia 2021.

Cykl prezentowanych wykładów poświę-

cono najnowszym osiągnięciom w  dia-

gnostyce genetycznej oraz zastosowaniu 

jej w  praktyce klinicznej. Zaprezentowane 

zostały praktyczne aspekty wdrażania pro-

cesów diagnostycznych w  medycynie. Po-

nadto podczas warsztatów poruszono takie 

tematy jak  rola i  miejsce zaawansowanej 

diagnostyki genetycznej w onkologii, zmia-

ny w programie B6 leczenie niedrobnoko-

mórkowego raka płuca czy  zagadnienia 

programu pilotażowego w JGPato.

Warsztaty skierowane były do kadry me-

dycznej podmiotów leczniczych, diagno-

stów, patologów oraz kadry zarządczej, pra-

cowników działów rozliczeń. 

Warsztaty poprowadzili eksperci praktycy: 

dr hab. n. med. Beata Jagielska, Prezes 

Polskiej Koalicji Medycyny Personalizowanej, 

prof. dr hab. n. med. Maciej Krzakowski, 

Konsultant krajowy w onkologii klinicznej, Naro-

dowy Instytut Onkologii im. Marii Skłodowskiej-

-Curie Państwowy Instytut Badawczy,

prof. dr hab. n. med. Joanna Chorostow-

ska-Wynimko, Instytut Gruźlicy i Chorób Płuc, 

prof. dr hab. n.med. Renata Langfort, 

Instytut Gruźlicy i Chorób Płuc w Warszawie

dr hab. n med. Lubomir Bodnar, Dyrektor 

Siedleckiego Centrum Onkologii

dr n. med. Andrzej Tysarowski, Kierownik 

Pracowni Genetycznej, Narodowy Instytut 

Onkologii im. Marii Skłodowskiej-Curie 

Państwowy Instytut Badawczy. 

mec. Adam Twarowski, Z-ca Przewodni-

czącego Komisji Bioetycznej przy Narodowy 

Instytut Onkologii im. Marii Skłodowskiej-Curie 

Państwowy Instytut Badawczy,

mgr inż. Magdalena Sakowicz, Kierownik 

Działu ds. Rozliczeń Świadczeń Zdrowotnych, 

Narodowy Instytut Onkologii im. Marii Skło-

dowskiej-Curie Państwowy Instytut Badawczy,

inż. Rafał Bator, Kierownik Działu Dokumen-

tacji i Rozliczeń z NFZ, Wojewódzki Szpital Spe-

cjalistyczny im. Św. Rafała w Czerwonej Górze
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PROGRAM WARSZTATÓW

Miejsce diagnostyki genetycznej w praktyce klinicznej

Edycja II

Rola i miejsce zaawansowanej diagnostyki genetycznej w onkologii, 

prof. dr hab. n. med. Maciej Krzakowski, Konsultant krajowy w onkologii klinicznej, Narodo-

wy Instytut Onkologii - PIB

Zmiany w programie B6. Leczenie niedrobnokomórkowego raka płuca, 

prof. dr hab. n. med. Joanna Chorostowska-Wynimko, Instytut Gruźlicy i Chorób Płuc

Program pilotażowy JGPato jako element wpierający proces poprawy jakości 

w patomorfologii, 

prof. dr hab. n.med. Renata Langfort, Instytut Gruźlicy i Chorób Płuc w Warszawie

Strategia diagnostyki genetycznej w nowotworach narządu rodnego, 

dr hab. n med. Beata Jagielska, Prezes Zarządu PKMP

Możliwości leczenia chorych na raka jajnika w świetle nowego programu lekowego B.50, 

dr hab. n med. Lubomir Bodnar, Dyrektor Siedleckiego Centrum Onkologii

Strategia stosowania zaawansowanej diagnostyki genetycznej, 

dr n. med. Andrzej Tysarowski, kierownik Pracowni Genetycznej, Narodowy Instytut Onkolo-

gii – PIB w Warszawie

Projekt ustawy o jakości w ochronie zdrowia, 

mec. Adam Twarowski, Członek Komisji Bioetycznej w Narodowym Instytucie Onkologii – 

PIB w Warszawie

Finasowanie i organizacja udzielania świadczeń w Colorectal Cancer Unit (KON JG), 

mec. Adam Twarowski, Magdalena Sakowicz, Narodowy Instytut Onkologii – PIB w War-

szawie

Praktyczne aspekty rozliczeń diagnostyki, 

inż. Rafał Bator, Kierownik Działu Dokumentacji i Rozliczeń z NFZ, Wojewódzki Szpital Spe-

cjalistyczny im. Św. Rafała w Czerwonej Górze
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Strategia 
zaawansowanych 
badań genetycznych
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Badania genetyczne w onkologii należy po-

dzielić na dwie grupy. Do pierwszej należą 

badania zmian germinalnych. Są to zmiany 

dziedziczone po rodzicach i  mogą zostać 

przekazane potomstwu. Ten rodzaj diagno-

styki ma przede wszystkim umożliwić we-

ryfikację rozpoznania klinicznego, ocenę 

predyspozycji do zachorowania na dany typ 

nowotworu, identyfikację nosicieli muta-

cji i  wdrożenie profilaktyki nowotworowej. 

Zmiany germinalne są również podstawą 

do wdrożenia niektórych terapii celowa-

nych np. inhibitorów PARP. Materiałem do 

badania jest zwykle krew obwodowa, z któ-

rej izoluje się materiał genetyczny z jądrza-

stych komórek. Materiał jest łatwo dostęp-

ne w dużych ilościach. Cechuje się również 

bardzo dobrą jakością. Badania genetyczne 

mutacji germinalnych są zlecane najczę-

ściej przez genetyków klinicznych z poradni 

genetycznych lub onkologów klinicznych. 

Strategia stosowania zaawansowanych ba-

dań genetycznych skupia się obecnie na 

konstruowaniu paneli genetycznych pod 

konkretne zespoły chorobowe lub dużych 

paneli genowych, które mogą dostarczyć 

w  trakcie jednej analizy wielu informacji 

dotyczących różnych grup nowotworów. 

Przykładem mogą być tu panele oceniają-

ce sekwencje kodujące w genach BRCA1/2, 

a także panele genowe poszerzone o geny 

korelowane z zaburzeniami w wielu genach 

biorących udział w  systemach naprawy 

DNA, genach supresorowych, onkogenach 

i  innych genach istotnych w  patogenezie 

nowotworów uwarunkowanych genetycz-

nie (nowotwory piersi, jajnika, układu po-

karmowego, tarczycy, czerniaka i innych).

Do drugiej grupy badań genetycznych 

należy ocena mutacji somatycznych, czyli 

zmian występujących tylko w  komórkach 

nowotworowych. Takie zmiany nie są dzie-

dziczone od rodziców, ani nie są przekazy-

wane potomstwu. Pojawiają się w  trakcie 

życia zwykle na skutek narażenia na różne-

go rodzaju czynniki zewnętrzne takie jak 

substancje toksyczne, promieniowanie UV, 

onkowirusy, zaburzenia układu odporno-

ściowego. Podstawową rolą oceny mutacji 

somatycznych jest kwalifikacja pacjentów 

do terapii celowanych, różnicowanie no-

wotworów, klasyfikacja nowotworów oraz 

monitorowanie procesu leczenia. Badania 

genetyczne mutacji somatycznych to sto-

sunkowa młoda dziedzina biologii moleku-

larnej. Pierwsze powszechne badania tych 

zmian rozpoczęły się około dwudziestu lat 

temu i  dotyczyły oceny amplifikacji genu 

HER2 w  raku piersi, co umożliwiało kwa-

lifikację pacjentów do terapii celowanej 

z  użyciem herceptyny. Gwałtowny rozwój 

tej dziedziny badań obserwujemy przez 

ostanie dziesięć lat, na przestrzeni których 

pojawiły się terapie celowane wymagające 

poznania profilu genetycznego w  takich 

nowotworach jak rak jelita grubego rak 

płuca, nowotwory podścieliska przewodu 

pokarmowego, czerniaki, nowotwory jajni-

ka i piersi. Natomiast ostatnio coraz więcej 

pojawia się terapii agnostycznych, czyli te-

rapii ukierunkowanych na określone zmia-

ny genetyczne niezależnie od typu nowo-

tworu. Takim przykładem są badania fuzji 

genowych ukierunkowanych na rearanża-

cje m.in. genów ALK, ROS1, NTRK, RET czy 

FGFR. 
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W  przypadku różnicowania nowotworów 

diagnostyka mutacji somatycznych odgry-

wa szczególną rolę w różnicowaniu mięsa-

ków i  nowotworów ośrodkowego układu 

nerwowego. Umożliwia również klasyfika-

cję tych nowotworów według rekomendacji 

WHO. Kolejną ważną rolą badań genetycz-

nych mutacji somatycznych jest monitoro-

wania procesu leczenia. W tym przypadku 

badania umożliwiają monitorowanie kon-

kretnych zmian genetycznych występują-

cych w  komórkach nowotworowych. Ich 

monitorowanie pozwala na odpowiednie 

dopasowanie terapii do pacjenta. Identyfi-

kacja mutacji pojawiających się na skutek 

leczenia, często warunkujących pojawienie 

się braku wrażliwości na dotychczasowe 

leczenie umożliwia zmianę leku i  ponow-

nie wdrożenie efektywnego leczenia. Przy-

kładem może być tutaj monitorowanie 

obecności mutacji p.Thr790Met w  genie 

EGFR, która pojawia się w  trakcie leczenia 

inhibitorami I i II generacji. Identyfikacja tej 

mutacji umożliwia zastosowanie leczenia 

z  wykorzystaniem inhibitora III generacji. 

Podobnych przykładów jest obecnie wiele.

Podstawowym materiałem do badań mu-

tacji somatycznych jest materiał tkankowy 

utrwalony w postaci bloczka parafinowego. 

Jednym z  głównych problemów związa-

nych z oznaczaniem mutacji w tkance no-

wotworowej jest duża heterogenność guza. 

W przeważającej liczbie przypadków prepa-

Tabela nr 1. Badania fuzji genowych ukierunkowane na rearanżacje m.in. genów ALK, ROS1, 
NTRK

Rito M. et al_Pathobiology 2017, Cancer Genome Atlas Research Network Cell. 2014, 159(3):676-90; Lan-
da I. et al_J Clin Invest. 2016; 126(3):1052-66.
Seiwert TY. et al_Clin Cancer Res. 2015; 21(3):632-41; Cancer Genome Atlas Network. Nature. 2015; 
517(7536):576-82.

 NTRK1 NTRK2 NTRK3 ROS1 ALK

NSCLC (adeno, large cell NE) <1% across NTRK1/2/3 1-2% 3-7%

CRC <1% across NTRK1/2/3 1-2% 1-2%

Salivary gland – mammary analog secretory 
carcinoma (MASC) – – 90-

100% – –

Salivary gland – NOS – – 2% – –

Sarcomas (including GIST) 1-9% – 2-11% 2-3% 1-5%

Astrocytoma – 3% – – –

Glioblastoma 1-3% – – 1% –

Melanoma (Spitz) 16% – – 17% 10%

Cholangiocarcinoma 4% – – 9% 2%

Papillary thyroid carcinoma 3% across NTRK1/2/3 – 7%

Breast – secretory carcinoma – – 92% – –

Breast – NOS – – – – 2%
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rat zatopiony w bloku parafinowym zwiera 

znaczny odsetek komórek prawidłowych. 

Nie stanowi to dużego problemu w aspek-

cie postawienia rozpoznania histopatolo-

gicznego, natomiast ze względu na znacz-

nie ograniczoną możliwość wyodrębnienia 

jedynie komórek nowotworowych do ba-

dania molekularnego, może prowadzić do 

błędnego wyniku badania genetycznego. 

Materiał genetyczny izolowany jest bowiem 

z całego fragmentu tkanki, w którego skład 

wchodzą komórki guza, komórki mikrośro-

dowiska guza takie jak aktywowane fibro-

blasty, aktywowane makrofagi, limfocyty, 

komórki śródbłonka naczyń krwionośnych 

i  limfatycznych oraz komórki prawidłowe. 

W przypadku, gdy w preparacie dominują 

komórki prawidłowe może dojść do sytu-

acji, w  której frakcja zmutowanego DNA 

zostanie „wygłuszona” przez DNA z komó-

rek prawidłowych prowadząc do wyniku fał-

szywie negatywnego. Dlatego kluczowym 

elementem przygotowania preparatu do 

analizy molekularnej jest weryfikacja ma-

teriału przez patologa. Zwykle materiałem 

do badań jest tkanka z guza pierwotnego. 

W przypadku, gdy taki materiał jest niedo-

stępny można wykorzystać tkanki z  prze-

rzutu np. do wątroby, płuca lub z zajętych 

przez nowotwór węzłów chłonnych. Nieza-

leżnie, z  którym z  tych materiałów mamy 

do czynienia, patolog wybiera preparat 

zawierający odpowiednio wysoki odse-

tek komórek nowotworowych w  stosunku 

do  prawidłowych. Na tym etapie kluczo-

wym elementem jest procentowa ocena 

utkania nowotworowego w preparacie. Dla 

wiarygodności badań genetycznych istotne 

jest aby preparat zawierał odsetek komórek 

nowotworowych wyższy niż 50%. Dla więk-

szości metod molekularnych możliwa jest 

wiarygodna ocena jeśli preparat zawiera 

nie mniej niż 20% (sekwencjonowanie bez-

pośrednie techniką Sangera lub sekwen-

cjonowanie następnej generacji, NGS). Dla 

wysokoczułych technik takich jak qPCR czy 

ddPCR odsetek komórek nowotworowych 

może być nawet niższy i sięgać 5%. Jednak 

zawsze należy starać się analizować pre-

paraty z  możliwie najwyższym odsetkiem 

komórek nowotworowych. Jeśli dany pre-

parat nie spełniał powyższego kryterium 

powinien zostać poddany obróbce mają-

cej na celu usunięcie jak największej ilości 

tkani prawidłowej z preparatu. Do tego celu 

można użyć technikę mikrodysekcji lase-

rowej lub makrodysekcję manualną. Naj-

lepszym rozwiązaniem jest zastosowanie 

techniki mikrodysekcji laserowej, ponieważ 

umożliwia ona wyodrębnienie nawet poje-

dynczych komórek nowotworowych z pre-

paratu. Jednak koszty związane z zakupem 

i funkcjonowaniem mikrodysektora są zbyt 

wysokie w stosunku do całkowitej ceny ba-

dania. Ponadto etap ten wydłuża analizę 

i obróbkę materiału, i angażuje więcej osób 

w proces diagnostyczny. Dlatego powszech-

nie stosuje się manualną makrodysekcję. 

Na podstawie barwienia hematoksyliną 

i eozyną (HE) patolog zaznacza na szkiełku 

obszar zajmowany przez nowotwór, a  na-

stępnie do izolacji materiału genetycznego 

z  niebarwionych preparatów wykorzystuje 

się jedynie wyznaczony region.
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Innym powszechnym materiałem do ba-

dań mutacji somatycznych są preparaty cy-

tologiczne. Może być to tzw. cytoblok, czyli 

zawiesina komórek utrwalona w  postaci 

bloczka parafinowego lub rozmaz komórek 

na szkiełku. Preparaty w postaci rozmazów 

komórek na szkiełku zawierają bardzo do-

brej jakości materiał genetyczny ponieważ 

proces utrwalania ogranicza się jedynie 

do zastosowania alkoholu. Wyekstrahowa-

ny materiał genetyczny charakteryzuje się 

wysoką jakością i  umożliwia zastosowanie 

wielu technik molekularnych. Wadą jest 

natomiast ograniczone zastosowanie me-

tody FISH w  takich przypadkach jak rów-

nież fakt, że do analizy molekularnej zuży-

wany jest cały materiał ze szkiełka.

Aspekt jakości materiału pochodzącego 

z preparatów histologicznych jest kluczowy 

dla wykonania analizy molekularnej i otrzy-

mania wiarygodnego wyniku badania ge-

netycznego. Na jakość materiału wpływa 

wiele czynników przedanalitycznych. Istot-

ny jest czas po jakim wycięty przez chirur-

ga fragment tkanki zostanie przekazany do 

procesu utrwalania, sam proces utrwalania 

musi zostać przeprowadzony w odpowied-

nim czasie zależnym od wielkości wycinka, 

przygotowany preparat w  postaci blocz-

ka parafinowego musi zostać właściwie 

oceniony przez patomorfologa pod kątem 

zawartości utkania nowotworowego, dia-

gnosta laboratoryjny musi właściwie do-

brać technikę biologii molekularnej w  za-

leżności od rodzaju dostępnego materiału 

i zakresu analizy molekularnej. W przypad-

ku, gdy któryś z  tych etapów zostanie za-

niedbany przełoży się to bezpośrednio na 

jakość i wiarygodność końcowego wyniku. 

Tak więc na cały proces diagnostyczny ma 

wpływ ścisła współpraca wielu specjalno-

ści medycznych. W  dosyć dużym odsetku 

przypadków wciąż odnotowuje się brak 

możliwości wykonania badania genetycz-

nego, w  szczególności badania mającego 

na celu ocenę dużej puli markerów gene-

tycznych. Poza aspektem jakościowym, 

często mamy do czynienia z sytuacją, kiedy 

materiał dostępny jest w bardzo małej ilo-

ści. W  takim przypadku szczególnie dużą 

rolę odgrywa zaawansowana diagnostyka 

genetyczna w  oparciu o  technologię NGS, 

która z jednej małej porcji materiału umoż-

liwia wykonanie szerokiego profilu gene-

tycznego w  jednym badaniu. Klasyczne 

badania genetyczne, oceniające pojedyn-

cze markery w każdym badaniu, wymagają 

kolejnego skrojenia materiału tkankowego. 

Może to doprowadzić do sytuacji zużycia 

całego materiału dostępnego od pacjenta 

przed ukończeniem wszystkich niezbęd-

nych badań.

W  sytuacji kiedy konieczne jest wykonie 

badań genetycznych mutacji somatycz-

nych, a dostępny materiał histologiczny jest 

niediagnostyczny lub niedostępny bada-

nie można wykonać z  użyciem tzw. płyn-

nej biopsji, techniki, bazującej na ocenie 

mutacji na poziomie ctDNA/RNA. Analiza 

wolnokrążących kwasów nukleinowych wy-

dzielanych przez komórki nowotworowe 

jest metodą diagnostyczną, wykorzystywa-
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ną w onkologii molekularnej od niedawna, 

jednak już teraz można stwierdzić, iż wraz 

z  postępem wiedzy i  technologii, jej przy-

datność kliniczna będzie coraz większa. 

Analiza ctDNA ma zastosowanie m.in. w wy-

krywaniu nowotworu, profilowaniu mutacji 

nowotworu we krwi pacjentów, monito-

rowaniu leczenia i  wczesnym wykrywaniu 

nawrotu nowotworu (progresja moleku-

larna stwierdzana przed progresją obrazo-

wą). Może stanowić również uzupełnienie 

informacji uzyskanych z  klasycznej biopsji 

guza. W  przypadku tradycyjnych biopsji 

tkanek, tylko część potencjalnie złośliwego 

guza jest pobierana do celów diagnostycz-

nych i charakterystyki molekularnej. Obser-

wowany profil mutacji odzwierciedla tylko 

ograniczony fragment dostarczony w  ze-

branym materiale. Natomiast profilowanie 

genetyczne z wykorzystaniem wolnokrążą-

cych kwasów nukleinowych może odzwier-

ciedlać całkowity profil mutacji całej masy 

guza, w tym nowych subklonów odpowie-

dzialnych za przerzuty. Stąd też, w płynnej 

biopsji możliwe jest wykrycie mutacji, która 

nie jest obecna w pierwotnej biopsji tkan-

ki. Co więcej, płynne biopsje pozwalają na 

analizę profilu genomowego nowotworu, 

nawet jeśli guz znajduje się w  niedostęp-

nym dla tradycyjnej biopsji obszarze i  są 

niezastąpione w przypadkach, gdy nie ma 

dostępnego materiału histologicznego od 

pacjenta (brak materiału, materiał niedia-

gnostyczny, niewystraczająca ilość mate-

riału histologicznego do przeprowadzenia 

badań genetycznych). Dodatkową zaletą 

płynnej biopsji jest fakt, iż pozyskanie ma-

teriału do badań odbywa się w  sposób 

małoinwazyjny, mniej traumatyczny dla 

pacjentów w  porównaniu do klasycznej 

biopsji. Materiałem pobieranym jest krew 

obwodowa pacjenta w  ilości 8 do 10 ml. 

Krew musi być zebrana na specjalne pro-

bówki dedykowane do izolacji ctDNA/RNA, 

które zawierają stabilizatory zapobiegjące 

lizie komórek jądrzastych krwi i uwalniania 

z nich prawidłowego DNA. Zabezpiecza to 

frakcję ctDNA nowotworu przed „wygłu-

szeniem” przez prawidłowy DNA. Badanie 

wykonane na ctDNA może być przepro-

wadzone bezpośrednio po pobraniu, czas 

niezbędny na izolację i wykonanie testu to 

kilka godzin. Zaznaczyć należy, że materiał 

pobrany do dedykowanych probówek jest 

stabilny w  temp. pokojowej przez około 5 

dni, dzięki czemu możliwe jest jego trans-

portowanie między ośrodkami bez obawy 

o  utratę jakości, jednak z  doświadczenia 

laboratoryjnego wiemy, że najbardziej efek-

tywne jest wykonanie oznaczenia zaraz po 

pobraniu materiału od pacjenta. Analiza 

ctDNA wykonywana jest z wykorzystaniem 

najnowocześniejszych technologii gene-

tyki molekularnej: wysokoczułych testów 

opartych na PCR emulsyjnym (ang. droplet 

digital PCR, ddPCR) i  sekwencjonowania 

następnej generacji (NGS). Z tego powodu 

jej zastosowanie jest bardzo ograniczone 

do zaledwie pojedynczych ośrodków w na-

szym kraju.
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2.1 Techniki biologii molekularnej

Dynamiczny rozwój biologii molekularnej 

umożliwił opracowanie wielu metod wy-

krywania zmian na poziomie DNA/ctDNA 

i  RNA/ctRNA. Większość z  nich wykorzy-

stuje amplifikację metodą PCR wybranego 

fragmentu DNA/RNA. Dostępne metody, 

choć są powszechnie stosowane, różnią się 

zarówno pod względem podejścia tech-

nicznego, jak również poziomem czułości 

(zdefiniowanej jako minimalny odsetek 

zmutowanych komórek względem komó-

rek bez mutacji jaki może zostać wykryty). 

Wybór metody diagnostycznej jest uzależ-

niony od jakości i  ilości dostępnego mate-

riału genetycznego. Należy podkreślić, że 

laboratorium musi dysponować przynaj-

mniej dwiema alternatywnymi metodami 

wykrywania zmian genetycznych, celem 

weryfikacji otrzymanych wyników w  nie-

zależnych procedurach badawczych. Nie-

zależnie od technologii, niezbędna jest 

dokładna walidacja każdej stosowanej me-

tody, która obejmuje: określenie minimal-

nej ilości materiału niezbędnego do izolacji 

DNA/RNA/ctDNA; określenie ilości, jakości 

i  stężenia próbek DNA/RNA niezbędnych 

do celów analitycznych; określenie warto-

ści progowej dla rozróżniania wariantów 

zmutowanych od prawidłowych; weryfi-

kację czułości testu; zastosowanie metody 

referencyjnej w celu weryfikacji uzyskanych 

wyników; weryfikację powtarzalności me-

tody.

1  ZARZĄDZENIE Nr 118/2021/DSOZ PREZESA NFZ z dnia 28.06.2021 r. zmieniające zarządze-
nie w sprawie określenia warunków zawierania i realizacji umów w rodzaju leczenie szpitalne oraz 
leczenie szpitalne – świadczenia wysokospecjalistyczne

Zastosowanie poszczególnych technik ana-

lizy molekularnej jak i  jakości badań ge-

netycznych, w  dużej mierze, uzależnione 

jest od finansowania. Od 2017 roku istnieje 

w Polsce system umożliwiający wykonywa-

nie badań genetycznych w  szerokim za-

kresie rozpoznań jak i  szerokim wachlarzu 

technik molekularnych. W  tzw. leczeniu 

szpitalnym można rozliczać badania gene-

tyczne ze świeżego materiału pobranego od 

pacjenta jak również z materiału archiwal-

nego w sytuacji kiedy badanie może mieć 

wpływ na decyzje terapeutyczne. System 

bazuje na załączniku nr 7. Wykaz badań 

genetycznych w  chorobach nowotworo-

wych1, który wskazuje rozpoznanie w jakim 

można wykonać badanie genetyczne oraz 

technologię i  zakres analizy genetycznej. 

Załącznik wskazuje na trzy kategorie badań 

genetycznych: proste – umożliwiające oce-

nę zwykle pojedynczego markera prostą 

technika genetyczną taką jak FISH, qPCR 

czy sekwencjonowanie bezpośrednie me-

todą Sangera (wycenione na około 600 zł); 

złożone – umożliwiające ocenę kilku mar-

kerów genetycznych jedną bardziej złożoną 

technologią lub połączeniem różnych pro-

stych technologii (wycenione na około 1 200 

zł) oraz zaawansowane badanie genetyczne 

skierowanie głownie na bania wielkoskalo-

we wykonywane w technologii sekwencjo-

nowania następnej generacji (NGS) (bada-

nie wycenione na około 2 500 zł).
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Pierwsza modyfikacja załącznika nr 7 nastą-

piła w czerwcu 2021 roku i dotyczyła przede 

wszystkim dodania nowych rozpoznań 

ICD10 takich jak: C61 – nowotwór gruczołu 

krokowego, C67 – nowotwór złośliwy pę-

cherza moczowego; C25 – nowotwór trzust-

ki; C54 – nowotwór trzonu macicy. Zmiana 

ta bardzo istotnie wpłynie na rozwój badań 

genetycznych we wskazanych rozpozna-

niach chociażby ze względu na dostępność 

terapii celowanych wymagających badan 

genetycznych jak i  samego procesu różni-

cowania nowotworów. W  przypadku raka 

prostaty możliwe będzie wykonywanie 

badań BRCA1 i  BRCA2 pod kątem terapii 

z zastosowaniem inhibitorów PARP. W no-

wotworze złośliwym pęcherza moczowego 

możliwe będzie wykorzystanie diagnostyki 

genetycznej do różnicowania nowotwo-

ru oraz kwalifikacji do terapii celowanych 

z  wykorzystaniem inhibitorów ukierunko-

wanych na receptory FGFR. W raku trzust-

ki możliwe będzie m.in badanie genów 

BRCA1/BRCA2 oraz fuzji NTRK. Natomiast 

w  przypadku nowotworów trzonu macicy 

możliwe będzie zastosowanie klasyfika-

cji tego nowotworu według zleceń ESGO/

ESMO/ESP. W  badaniach powinny być 

uwzględnione zmiany genetyczne w genie 

POLE, zaburzenia w genach naprawy MMR 

i niestabilności mikrosatelitarne (MSI).

Pozostałe zmiany w  załączniku dotyczyły 

głownie doprecyzowania aspektów zasto-

sowania poszczególnych technologii biolo-

gii molekularnej w danej grupie badań pro-

stych, złożonych i zaawansowanych.

Biorąc pod uwagę powyższe oraz w szcze-

gólności limitowaną ilość materiału do 

badań genetycznych mutacji somatycz-

nych, a także stale powiększającą się liczbę 

markerów molekularnych, koniecznych do 

wykonania kompleksowej diagnostyki ge-

netycznej m.in. w raku płuca, laboratorium 

wykonujące takie badania musi dyspono-

wać takimi metodami jak:

•	 qPCR (identyfikacje mutacji na materia-

le ze skąpym utkaniem nowotworowym 

i ctDNA, te testy charakteryzuje wysoka 

czułość od 1% do 0,2% oraz możliwość 

szybkiego wykonania analizy genetycznej 

np. ocena statusu genów KRAS/NRAS/

BRAF/EGFR),

•	 FISH (rutynowa diagnostyka rearanżacji 

genowych np. ALK, ROS1, HER2 oraz możli-

wość weryfikacji wyników uzyskanych inną 

metodą diagnostyczną),

•	 sekwencjonowanie bezpośrednie metodą 

Sangera (możliwość weryfikacja obecno-

ści wariantów patogennych wykrytych 

w technologii NGS, możliwość szybkiego 

i wiarygodnego testowania genetycznego 

testów nieprzekraczających kilku ampliko-

nów),

•	 MLPA (metoda dedykowana do iden-

tyfikacji dużych rearanżacji genowych 

w postaci delecji lub duplikacji, stosowana 

samodzielnie lub służąca do weryfikacji 

badań wykonanych np. w technologii 

sekwencjonowania następnej generacji 

(NGS),

•	 sekwencjonowaniem następnej generacji 

– NGS (technologią dedykowana do kom-

pleksowej diagnostyki molekularnej m.in. 
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w raku płuca umożliwiającej jednoczaso-

wą detekcję wielu markerów molekular-

nych oraz wielu klas zmian genetycznych 

(zmiany punktowe, małe delecje/insercje, 

amplifikacja, fuzje genowe) w pojedyn-

czym oznaczeniu, przy znacznym ograni-

czeniu zużycia materiału tkankowego.

Przykładem efektywności zastosowania za-

awansowanej strategii diagnostycznej są 

obecnie badania wykonywane na potrzeby 

kwalifikacji pacjentów do terapii celowa-

nych w  niedrobnokomórkowym raku płu-

ca. Preparaty z raka płuca, w dużym odset-

ku, charakteryzują się ograniczoną ilością 

materiału tkankowego, natomiast zakres 

analizy genetycznej koniecznej do wykona-

nia jest bardzo szeroki. Obecnie minimal-

ne jest ocenienie trzech markerów gene-

tycznych tj. oceny statusu genu EGFR, ALK 

i ROS1. Jednak badania klinicznie wskazują 

na konieczność rozszerzenia analizy o  ko-

lejne markery takie jak KRAS, BRAF, HER2, 

NTRK, RET, MET i  FGFR. W  przypadku tak 

dużej liczby badań oraz w  sytuacji ogra-

niczonego dostępu do materiału jedyną 

metodą pozwalającą na takie badanie jest 

sekwencjonwanie następnej generacji. 

Finasowanie badań genetycznych w  ka-

tegorii zaawansowane badanie genetycz-

ne pozwala na zastosowanie panelu NGS 

obejmującego wszystkie te markery i ozna-

czenie ich w  jednym badaniu. Kolejnym 

przykładem zastosowania zaawansowanej 

strategii genetycznej jest diagnostyka róż-

nicowa mięsaków. Mięsaki to grupa nowo-

tworów o bardzo heterogennym genotypie. 

W  wielu przypadkach stanowią duże wy-

zwanie diagnostyczne dla diagnozującego 

patomorfologa. Wykonywanie badań po-

jedynczych oznaczeń markerów powiąza-

nych z określonymi jednostkami mięsaków 

często nie przynosi efektów. Dlatego moż-

liwość zastosowania panelu NGS dysponu-

jącego możliwością oceny kilkudziesięciu 

rearanżacji genowych w  jednym badaniu 

w tym przypadku ma kluczowe znaczenie. 

W kategorii zaawansowane badanie gene-

tyczne możliwe jest sfinansowanie bada-

nia obejmującego kluczowe rearanżacje 

dla tej grupy nowotworów. Jednak nie we 

wszystkich przypadkach. Do pełnej cha-

rakterystyki tej grupy nowotworów, a także 

oznaczenie potencjalnych markerów odpo-

wiedzi na współcześnie terapie celowane 

konieczne jest zastosowanie dużego pane-

lu genowego NGS, którego koszt znacze-

nie przekracza budżet zaawansowanych 

badań genetycznych (2 500 zł). W  takich 

trudnych przypadkach diagnostycznych 

wymagane jest zastosowanie paneli geno-

wych obejmujących analizą kilkaset genów 

powiązanych z  patogenezą nowotworów. 

Kosz takiego badania należy kalkulować 

na poziomie około 6 000 zł. Zbliżone koszty 

dotyczą sytuacji kiedy szerokie profilowanie 

generyczne należy wykonać na ctDNA/RNA 

ze względu na brak materiału tkankowego.

Istnieje zatem konieczność rozszerzenia 

finansowania przez płatnika wskazanych 

badań w umowie lecznictwo szpitalne jako 

nowy produkt rozliczeniowy „komplekso-

wej diagnostyki genetycznej w  chorobach 

nowotworowych” o wartości 6 000 zł. 
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Dobrym przykładem wykorzystania szero-

kiego profilu genetycznego jest diagnosty-

ka nowotworów tkanek miękkich i  kości. 

Mięsaki tkanek miękkich i  kości to grupa 

rzadkich, heterogennych nowotworów 

o wysokim stopniu śmiertelności, z których 

każdy ma inną biologię i  przebieg klinicz-

ny. Stanowią 20% wszystkich nowotworów 

wieku dziecięcego i  około 1% wszystkich 

nowotworów złośliwych występujących 

u  dorosłych. Zaawansowana diagnostyka 

patologiczno-molekularna z  zastosowa-

niem klasycznych metod często jest niewy-

starczająca w  ustaleniu ostatecznego roz-

poznania, co związane jest z  wdrożeniem 

właściwej terapii. W  takich przypadkach 

pomocna staje się technologia sekwencjo-

nowania następnej generacji (NGS), która 

umożliwia przeanalizowanie wielu genów 

oraz klas mutacji w pojedynczym oznacze-

niu, przy minimalnym zużyciu materiału 

tkankowego. Szerokie profilowanie gene-

tyczne umożliwia, w  wielu przypadkach, 

nie tylko postawienie prawidłowej diagno-

zy, ale również identyfikację potencjalnych 

celów terapeutycznych dla nowoczesnych 

terapii celowanych w onkologii. 

Zastosowanie NGS powinno dotyczyć tych 

rodzajów mięsaków, w  których takie po-

stępowanie może być przydatne w  dobo-

rze terapii (zmiana decyzji terapeutycznej, 

głównie przypadki nieresekcyjne lub prze-

rzutowe) oraz pogłębieniu szczegółowej 

diagnostyki. Analiza techniką NGS powinna 

być wykonywana w trudnych przypadkach 

diagnostycznych w ocenie patologiczno-ra-

diologicznej bądź w  wynikach wątpliwych 

otrzymanych inną metodą (np. FISH). Za-

stosowanie techniki NGS pozwoli na: anali-

zę wielu genów jednocześnie, identyfikację 

znanych, jak również scharakteryzowanie 

nowych zmian genetycznych istotnych do 

różnicowania i weryfikacji rozpoznania oraz 

wykrycie potencjalnych celów terapeutycz-

nych. Taka diagnostyka patomorfologicz-

no-genetyczna powinna być prowadzona 

całościowo w ośrodkach referencyjnych dla 

chorych na mięsaki, które w  swej struktu-

rze posiadają laboratoria genetyczne. Co 

więcej, decyzje dotyczące kwalifikacji oraz 

znaczenia wykrywanych zaburzeń moleku-

larnych powinny być omawiane w ramach 

utworzonego w  ośrodku wielospecjali-

stycznego panelu eksperckiego Molecular 

Tumor Board (MTB, konsylium molekular-

ne).

Dynamiczny rozwój wiedzy w zakresie bio-

logii nowotworów wprowadza koniecz-

ność rozszerzenia diagnostyki genetycznej 

o  nowe markery molekularne warunkują-

ce skuteczność terapii celowanych, a także 

umożliwiające prawidłowe różnicowanie 

i  postawienie właściwego rozpoznania kli-

nicznego. Wprowadzone zmiany, w  przy-

padku diagnostyki genetycznej mięsaków, 

umożliwią zastosowanie nowoczesnych 

testów diagnostycznych opartych o  tech-

nologię sekwencjonowania następnej ge-

neracji (NGS) w szerokim zakresie analizo-

wanych zmian genetycznych na poziomie 

RNA i  DNA. Jako zasadniczą wartość kli-

niczną, trzeba wskazać fakt, że duże panele 
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diagnostyczne tak jak np. panel TruSight 

Oncology 500 firmy Illumina czy panel On-

comine Comprehensive Assay Plus firmy 

Thermofisher lub panel AVENIO Tumor 

Tissue CGP Kit firmy Roche zapewnią kom-

pleksową ocenę zmian genetycznych i po-

zwala opisać profil mutacji w tkance nowo-

tworowej pobranej od pacjenta, w  sposób 

pozwalający na kwalifikację pacjenta do 

leczenia immunoonkologicznego lub in-

nych terapii celowanych, a także w niektó-

rych przypadkach, umożliwią postawienie 

właściwego rozpoznania. Tak złożony opis 

genetyczny uwzględniający i  pozwalający 

m.in. na wyznaczenie parametrów MSI (nie-

stabilność mikrosatelitarna) i TMB (ładunek 

mutacyjny guza) zapewnia usprawnienie 

postepowania diagnostycznego, minimali-

zuje potrzebę powtórnej biopsji oraz zwięk-

sza możliwość kwalifikacji pacjenta do tera-

pii onkologicznych.

Dotychczasowe zapisy skonstruowano 

o  klasyczne metody biologii molekularnej 

i  małe panele genowe NGS. Nie uwzględ-

niają one możliwości wykorzystania wyżej 

wymienionej technologii do zaawansowa-

nych diagnostycznych badań genetycz-

nych rozliczanych w  umowie lecznictwo 

szpitalne kompleksowej diagnostyki gene-

tycznej w chorobach nowotworowych.

Poniżej przedstawiona jest propozycja do-

dania kolejnego świadczenia do załącznika 

nr 7.

Mając na uwadze proponowaną wartość 

świadczenia proponujemy aby powyższe 

świadczenie dotyczyło wyłącznie techno-

logii wykonywanej w oparciu o zastosowa-

nie sekwencjonowania następnej generacji 

(NGS) oceniające różne klasy mutacji na 

poziomie DNA i  RNA. Stosowane byłoby 

przede wszystkim w  nowotworach o  zło-

PROPOZYCJA: 
dodanie nowego produktu rozliczeniowego w celu możliwości wykonywania 

szerokiego profilu genetycznego z tkanki guza w nowotworach o bardzo złożonym 
genotypie lub w sytuacji trudności z dostępnością materiału tkankowego – profile 

genetyczne z płynnej biopsji – badanie: kompleksowe profilowanie genetyczne

4.
kompleksowe 

badanie 
genetyczne

4.1. sekwencjonowanie metodą NGS umożliwiające identyfikację: wariantów 
punktowych (SNV), amplifikacji, genów fuzyjnych w co najmniej 50 genach w materiale 
wyizolowanym z komórek nowotworowych

4.2.1. sekwencjonowanie metodą NGS umożliwiające identyfikację: wariantów 
punktowych (SNV), amplifikacji, genów fuzyjnych w co najmniej 10 genów 
z wykorzystaniem pozakomórkowych kwasów nukleinowych

4.2.2. sekwencjonowanie metodą NGS: panel obejmujący analizę pełnych sekwencji 
kodujących w co najmniej dwóch genach z wykorzystaniem pozakomórkowych 
kwasów nukleinowych



17

żonym podłożu genetycznym oraz w przy-

padku zastosowania leczenia w  ramach 

RDTL lub leczenia w  oparciu o  listę leków 

innowacyjnych.

Na początku 2017 r. Amerykańskie Towarzy-

stwo Patologii Klinicznej (American Society 

for Clinical Pathology), Kolegium Amery-

kańskich Patologów (College of American 

Pathologists), Stowarzyszenie Patologii 

Molekularnej (Association for Molecular 

Pathology) i  Amerykańskie Towarzystwo 

Onkologii Klinicznej (American Society of 

Clinical Oncology) opracowały wytyczne 

dla laboratoriów wykonujących diagno-

styczne testy genetyczne, mające na celu 

kwalifikację pacjentów do leczenia celowa-

nego. Zgodnie z  powyższymi zaleceniami, 

należy w  pierwszej kolejności badać tkan-

kę pobraną z guza przerzutowego lub na-

wrotowego, jednak w  przypadku jej braku 

lub niedostatecznej ilości analizie można 

również poddać guz pierwotny. Materiałem 

referencyjnym w  tym badaniu jest tkanka 

zatopiona w bloczku parafinowym, ale do-

puszcza się także wykorzystywanie prepa-

ratów cytologicznych lub ctDNA/RNA. Kwa-

lifikacji materiału do analizy molekularnej 

powinien zawsze dokonywać patomorfo-

log, uwzględniając jego jakość i ilość, a tak-

że zawartość tkanki nowotworowej.

Pracownie powinny dysponować metoda-

mi umożliwiającymi wykrywanie co naj-

mniej 5% DNA z  mutacją w  stosunku do 

DNA typu dzikiego, uwzględniać czułość 

metody (LOD – granica wykrywalności) 

oraz w  razie potrzeby wykonywać mikro-/

makrodysekcję w celu selekcji populacji ko-

mórek nowotworowych. Zawartość tkanki 

nowotworowej powinna być co najmniej 

dwukrotnie wyższa od czułości stosowa-

nej metody. Zgodnie z zaleceniami czułość 

metody powinna mieścić się w  przedziale 

ok. 1–5% komórek nowotworowych w meto-

dach opartych na allelospecyficznym PCR 

i  10–20% w sekwencjonowaniu bezpośred-

nim. Wynik powinien być gotowy w jak naj-

krótszym możliwym czasie, który nie powi-

nien przekraczać 10 dni roboczych (do 5 dni 

dla prostych testów genetycznych, 15-20 

dla testów opartych o technologie sekwen-

cjowania następnej generacji – NGS). Aby 

uniknąć błędnej interpretacji uzyskanych 

wyników badań genetycznych, niezwykle 

istotne jest korzystanie z odpowiedniej se-

kwencji referencyjnej dla badanych genów 

(np. zgodnej z  LRG: https://www.lrg-sequ-

ence.org/) i przestrzeganie obowiązujących 

zasad nazewnictwa mutacji określonych 

przez HGVS (https://varnomen.hgvs.org/). 

Jest to szczególnie istotne w  badaniach 

genetycznych mutacji germinalnych np. 

w raku piersi czy jajnika, gdzie ocenie pod-

lega status mutacji genów BRCA1 i BRCA2. 

Zidentyfikowane mutacje powinny być za-

klasyfikowane do jednej z pięciu grup wa-

riantów genetycznych: warianty patogen-

ne, warianty prawdopodobnie patogenne, 

warianty o  nieznanym statusie patogen-

ności (VUS), warianty prawdopodobnie ła-

godne i warianty bez znaczenia klinicznego 

(łagodne).
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Raport z  przeprowadzonego diagnostycz-

nego badania genetycznego powinien 

zawierać wynik, jego precyzyjną interpre-

tację zrozumiałą dla onkologa klinicznego 

oraz patomorfologa, a  także opis i  zakres 

zastosowanej metodologii. Prawidłowe 

i  precyzyjne raportowanie wyników ba-

dań genetycznych jest kluczową kwestią, 

a  w  przypadku diagnostyki somatycznych 

mutacji nowotworowych należy traktować 

je jako uzupełnienie badania histopatolo-

gicznego. W związku z  tym podanie infor-

macji pochodzących z  weryfikacji pato-

morfologicznej, dotyczących rozpoznania 

i zawartości procentowej utrwalonego ma-

teriału nowotworowego w wycinku podda-

nym analizie molekularnej jest obowiąz-

kowe. W  przypadku identyfikacji mutacji 

germinalnych niezbędne jest umieszczenie 

na wyniku informacji o  konieczności kon-

sultacji w poradni genetycznej.
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Finansowanie 
diagnostycznych 
badań genetycznych 
w chorobach 
nowotworowych 
w 2021
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3.1. Diagnostyczne badanie 
genetyczne w nowotworach – 
realne możliwości i  potrzeby.

Prawidłowo przeprowadzona diagnosty-

ka nowotworu z  użyciem nowoczesnych 

metod badawczych pozytywnie przekłada 

się na osiągane efekty leczenia chorych, 

jednak wymaga dodatkowych nakładów 

finansowych. Koszty badań genetycznych 

u  pacjentów onkologicznych są wysoce 

różnicowane, zależnie od użytej techni-

ki badawczej i  liczby/rodzaju wykonanych 

oznaczeń, niezbędnych dla uzyskania jed-

noznacznego, klinicznie użytecznego wyni-

ku.

Obecne rozwiązania sposobu refundacji 

badań genetycznych w  chorobach nowo-

tworowych odbywa się w ramach czterech 

umów zawieranych przez świadczeniodaw-

ców z Narodowym Funduszem Zdrowia (ry-

sunek nr 1):

1. Umowy ambulatoryjnej opieki specjali-

stycznej, w której jest możliwość rozlicze-

nia badań genetycznych za pomocą pro-

duktu rozliczeniowego (5.03.00.0000021) 

wykrywanie RNA/DNA za pomocą badań 

molekularnych PCR/PFGE), który znaj-

duje się w  katalogu specjalistycznych 

świadczeń odrębnych. Wartość świad-

czenia w AOS wynosi obecnie ok. 300 zł

2. Do roku 2017 badania genetyczne były 

głównie rozliczane i  finansowane przez 

NFZ w  ramach umowy świadczenia 

zdrowotne kontraktowane odrębnie tzw. 

umowa SOK, za pomocą produktu rozli-

czeniowego (5.10.00.0000041) komplek-

sowa diagnostyka genetyczna chorób 

nowotworowych o  wartości 532 zł z  ka-

talogu zakresów. Od 10.2017 świadczenia 

finansowane w  ramach ryczałtu szpital-

nego.

3. Od początku 2017 roku umożliwiono fi-

nansowanie diagnostycznych badań 

genetycznych w chorobach nowotworo-

wych w umowie w rodzaju leczenie szpi-

talne oparte o zastosowane technologie 

diagnostyczne.

4. Ponadto dopuszczalne jest rozliczenia 

badań genetycznych w  trakcie kwalifi-

kacji do programów lekowych w ramach 

umowy programy lekowe, wyłącznie 

w  przypadku programów hematoonko-

logicznych jako świadczenie tzw. ryczałt 

diagnostyczny.

Rysunek nr 1 Finansowanie diagnostycz-
nych badań genetycznych w ramach 
umów zawieranych z NFZ przez świadcze-
niodawców
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W obecnej sytuacji, wybór ścieżki rozlicze-

niowej badań genetycznych wykonywa-

nych w ramach diagnostyki chorób nowo-

tworowych, zależy od kilku zasadniczych 

elementów, między innymi od rodzaju 

i momentu pobrania materiału wykorzysta-

nego do badania, tj.:

1. materiału archiwalnego – dostarczonego 

z  innego ośrodka lub pobranego w  danym 

podmiocie leczniczym podczas procedury 

diagnostycznej w  trakcie wcześniejszej ho-

spitalizacji (tzw. materiał archiwalny: bloczki 

i szkiełka),

2. materiału aktualnie pobranego w  ramach 

procedury diagnostycznej w trakcie hospita-

lizacji lub porady ambulatoryjnej.

Biorąc pod uwagę rodzaj i moment pobra-

nia materiału istnieją następujące możli-

wości finansowania badań genetycznych 

w  chorobach nowotworowych w  ramach 

umów zawartych z publicznym płatnikiem: 

Lecznictwo Szpitalne:

A. materiał pobrany podczas hospitalizacji – roz-

liczenie badań genetycznych w ramach dedy-

kowanych produktów rozliczeniowych z kata-

logu do sumowania (zał. 1c2), 

B. materiał archiwalny dostarczony z  innego 

ośrodka lub pobrany w ośrodku podczas innej 

hospitalizacji (tzw. materiał archiwalny: blocz-

ki i  szkiełka) – rozliczenie w  ramach umowy 

w  rodzaju leczenie szpitalne, w  ramach pro-

duktów rozliczeniowych z katalogu do sumo-

wania oraz z katalogu 1b3 (zał. 1 c+ zał. b). 

2  Załącznik 1c, katalog produktów do sumowania zarządzenia Prezesa NFZ
3  Załącznik 1b, katalog produktów odrębnych zarządzenia Prezesa NFZ 

Ambulatoryjna Opieka Specjalistyczna:

A. materiał pobrany w  trakcie procedury dia-

gnostycznej ambulatoryjnej – rozliczenie 

w ramach umowy w rodzaju świadczenia od-

rębnie kontraktowane (5.10.00.0000041) kom-

pleksowa diagnostyka genetyczna chorób 

nowotworowych, 

B. materiał pobrany podczas porady 

(5.03.00.0000021) – Wykrywanie RNA/DNA za 

pomocą badań molekularnych (PCR/PFGE). 

C. materiał archiwalny – rozliczany w  ramach 

umowy w rodzaju świadczenia odrębnie kon-

traktowane (5.10.00.0000041) kompleksowa 

diagnostyka genetyczna chorób nowotworo-

wych,

Programy lekowe: 

A. materiał aktualnie pobrany – badania gene-

tyczne wykonywane w trakcie kwalifikacji do 

programu lekowego dotyczących chorób he-

matoonkologicznych finansowane w ramach 

odpowiedniego ryczałtu diagnostycznego 

Istotna jest zatem umiejętność prawidło-

wego rozróżniania rodzajów świadczeń 

i okoliczności, w których możemy przedsta-

wić do rozliczenia procedury czy produkty 

rozliczeniowe. Poniżej schemat rozlicze-

nia diagnostycznych badań genetycznych 

w chorobach nowotworowych z zależności 

rodzaju i momentu pobrania materiału do 

badań.
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Rysunek. nr 2 Schemat rozliczenia diagnostycznych badań genetycznych w chorobach 

nowotworowych z zależności rodzaju i momentu pobrania materiału do badań
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3.2. Zasady rozliczania badań 
genetycznych w chorobach 
nowotworowych w ramach umowy 
leczenie szpitalne

Badania genetyczne w  chorobach no-

wotworowych z  materiału pobranego 

w trakcie hospitalizacji

Finansowanie diagnostycznych badań ge-

netycznych w  chorobach nowotworowych 

oparte o rozliczenie świadczeń w zależności 

od zastosowanej technologii diagnostycz-

nej wprowadzono od stycznia 2017 roku. 

Pierwotnie sprawozdanie badań genetycz-

nych wiązało się z  koniecznością hospita-

lizacji pacjenta, w  trakcie której pobrany 

został materiał do wykonania badania dia-

gnostycznego. Kolejna zmiana pojawiła się 

z  początkiem 2018 roku. Wówczas wpro-

wadzono możliwość rozliczania diagno-

stycznych badań genetycznych w  trybie 

ambulatoryjnym wykonanych z  materiału 

archiwalnego pobranego również u innych 

świadczeniodawców. 

Zgodnie z  zapisami Zarządzenia Prezesa 

Narodowego Funduszu Zdrowia w sprawie 

określenia warunków zawierania i realizacji 

umów w rodzaju leczenie szpitalne (z późn. 

zm.) możliwość rozliczania badań diagno-

stycznych genetycznych została przypisana 

15 zakresom zarówno zachowawczym jak 

i zabiegowym: 

1. chirurgii dziecięcej: hospitalizacja/ 

hospitalizacja – pakiet onkologiczny

2. chirurgii klatki piersiowej: hospitali-

zacja/ hospitalizacja – pakiet onkolo-

giczny 

3. chirurgii onkologicznej: hospitalizacja/ 

hospitalizacja – pakiet onkologiczny 

4. chorobach płuc/chorobach płuc dla 

dzieci – hospitalizacja pakiet onkolo-

giczny 

5. endokrynologii: hospitalizacja/ 

hospitalizacja – pakiet onkologiczny

6. gastroenterologii: hospitalizacja/ 

hospitalizacja – pakiet onkologiczny 

7. ginekologii onkologicznej: hospitali-

zacja/hospitalizacja – pakiet onkolo-

giczny

8. hematologii: hospitalizacja/hospitali-

zacja – pakiet onkologiczny

9. neonatologii/neonatologii – drugi p.ref. 

/ neonatologii – trzeci p. ref.

10. neurochirurgii: hospitalizacja/hospita-

lizacja – pakiet onkologiczny

11. onkologii i hematologii dziecięcej: 

hospitalizacja/hospitalizacja – pakiet 

onkologiczny

12. onkologii klinicznej: hospitalizacja/ 

hospitalizacja – pakiet onkologiczny

13. otorynolaryngologii: hospitalizacja/ 

hospitalizacja – pakiet onkologiczny

14. położnictwa i ginekologii/poł. i gin. – 

drugi p. ref. /poł. i gin. – trzeci p. ref. / 

hospitalizacja – pakiet onkologiczny

15. urologii: hospitalizacja/hospitalizacja 

– pakiet onkologiczny 
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Nie ma możliwości rozliczenia badań gene-

tycznych w zakresie chirurgii ogólnej.

Rozliczeniu badań genetycznych w choro-

bach nowotworowych w  ramach umowy 

leczenie szpitalne dedykowane są produk-

ty rozliczeniowe z   katalogu 1c (do sumo-

wania), które pozwalają sfinansować wyko-

nane diagnostyczne badania genetyczne 

z materiału pobranego w trakcie hospitali-

zacji oraz z materiału archiwalnego:

•	 Podstawowe badania genetyczne 
w chorobach nowotworowych 
(kod 5.53.01.0005001) 
– refundacja 649 zł

•	 Złożone badania genetyczne 
w chorobach nowotworowych 
(kod 5.53.01.0005002) 
– refundacja 1 298 zł

•	 Zaawansowane badania genetyczne 
w chorobach nowotworowych 
(kod 5.53.01.0005003) 
– refundacja 2 434 zł

Podstawowym warunkiem rozliczenia 

badań genetycznych w  zakresie umowy 

w  rodzaju leczenie szpitalne w  chorobach 

nowotworowych jest posiadanie kontraktu 

z NFZ na udzielanie świadczeń opieki zdro-

wotnej w  rodzaju leczenie szpitalne, w  co 

najmniej jednym z wymienionych zakresów 

z  katalogu 1 c zarządzenia. Hospitalizacja, 

Zarządzenie Nr 118/2021/DSOZ Prezesa Narodowego Funduszu Zdrowia
z dnia 28.06.2021 r.

zmieniające zarządzenie w sprawie określenia warunków zawierania i realizacji umów w rodzaju leczenie szpitalne 
oraz leczenie szpitalne – świadczenia wysokospecjalistyczne

•	 Podstawowe badania genetyczne w chorobach nowotworowych (kod 5.53.01.0005001)             649 zł

•	 Złożone badania genetyczne w chorobach nowotworowych (kod 5.53.01.0005002)            1 298 zł

•	 Zaawansowane badania genetyczne w chorobach nowotworowych (kod 5.53.01.0005003)        2 434 zł

MOŻLIWOŚĆ SUMOWANIA TYLKO Z KATALOGIEM 1a
MOŻLIWOŚĆ ROZLICZENIA W PAKIECIE ONKOLOGICZNYM

ROZLICZENIE NFZ
GRUPA JGP

katalog 1a

Podstawowe badanie genetyczne
Złożone badanie genetyczne

Zaawansowane badanie genetyczne

katalog 1c

Rysunek nr 3 Produkty rozliczeniowe dedykowane sprawozdaniu i sfiannsowaniu badań ge-
netycznych w chorobach nowotworowych zgodnie z Zarządzeniem Prezesa NFZ w rodzaju 
leczenie szpitalne, załącznik 1 c
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w ramach której pobieramy materiał do ba-

dania genetycznego powinna być uzasad-

niona względami medycznymi i  właściwie 

udokumentowana. Po otrzymaniu wyniku 

badania genetycznego należy dosumować 

do grupy JGP z  katalogu 1a odpowiedni, 

wskazany przez pracownie genetyczną pro-

dukt rozliczeniowy: proste lub złożone lub 

zaawansowane badanie genetyczne.

Zgodnie z  zapisami zarządzenia nie moż-

na sprawozdawać do NFZ łącznie wskaza-

nych produktów, jak również wykazywać 

je razem z produktem ”kompleksowa dia-

gnostyka genetyczna w chorobach nowo-

tworowych”. Należy pamiętać, że badania 

genetyczne w chorobach nowotworowych 

można również rozliczyć w  pakiecie onko-

logicznym jako świadczenia nielimitowane.

Po wykonaniu badania genetycznego 

i  przekazaniu wyniku niezbędne jest rozli-

czenie usługi. Ze względu na fakt, że są to 

świadczenia do sumowania z  grupą JGP 

(katalog 1a) powyższe rozliczenie powinno 

nastąpić w  miejscu, gdzie nastąpiło po-

branie materiału tj. w  oddziale szpitalnym 

i  może być dokonane po zakończeniu ho-

spitalizacji. Nie ma uzasadnienia dla prze-

dłużania pobytu chorego w szpitalu do mo-

mentu otrzymania wyniku.

Warunki rozliczenia badań genetycznych 

w  chorobach nowotworowych w  zakresie 

umowy lecznictwa szpitalnego w  ramach 

hospitalizacji to:

•	 pobranie materiału do badania genetycz-

nego w datach hospitalizacji,

•	 uzasadnienie hospitalizacji oraz rozliczenie 

hospitalizacja zgodnie z grupami JGP 

•	 wskazanie rozpoznania ICD 10 z zakresu 

listy rozpoznań: C15 – C20, C25, C34, C38, 

C40, C41, C43, C47, C48, C49, C50, C54,C56, 

C57, C61, C64, C67, C69, C70, C71, C72, C73, 

C74, C78.6, C82, C83, C85, C88, C90.0, C90.1, 

C90.2, C91.0, C91.1, C 92.0, C92.1, C93.1, D33, 

D45, D46, D47, D76 – (z rozszerzeniami do 

pięciu znaków)

•	 wystawienie skierowania na badanie ge-

netyczne w ramach dat hospitalizacji oraz 

pozyskanie świadomej zgody pacjenta na 

badanie genetyczne

•	 po otrzymaniu wyniku badania genetycz-

nego – dosumowanie (prostego lub złożo-

nego lub zaawansowanego badania gene-

tycznego) do grupy JGP, należy dokonać 

korekty sprawozdania i rozliczenia kosztów 

badań genetycznych.

•	 możliwość rozliczenia w pakiecie onkolo-

gicznym jako świadczenia nielimitowane.

Badania genetyczne w chorobach nowo-

tworowych z materiału archiwalnego

Od 2018 roku umożliwiono finansowanie 

diagnostycznych badań genetycznych 

w  umowie szpitalnej w  trybie ambulato-

ryjnym z  materiału archiwalnego. W  ta-

kim przypadku wykorzystujemy produkt 

rozliczeniowy: kod 5.52.01.0001511 badanie 

genetyczne z  materiału archiwalnego – 

o wartości 0, który umożliwia sprawozdanie 

i rozliczenie badań genetycznych: prostych, 

złożonych i  zaawansowanych w  sytuacji 

konieczności modyfikacji planu leczenia. 
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Świadczenie badanie genetyczne z mate-

riału archiwalnego (kod 5.52.01.0001511) jest 

dedykowane procedurze ambulatoryjnej, 

ale rozliczane w  umowie szpitalnej. Obo-

wiązkowe jest sprawozdanie pierwotnej 

daty pobrania materiału do badań.

Podstawowym warunkiem realizacji oma-

wianego świadczenia jest wskazanie do 

rozliczenia produktu rozliczeniowego: 

5.52.01.0001511 Badanie genetyczne mate-

riału archiwalnego o  wartości punktowej 

„0” i dosumowanie odpowiedniej procedu-

ry diagnostycznej z katalogu 1c. 

Należy mieć na uwadze, że materiał archi-

walny może być pobrany również u  inne-

go świadczeniodawcy w trakcie świadczeń 

w  trybie szpitalnym czy ambulatoryjnym, 

który będzie poddany ponownej ocenie 

molekularnej. Nie obowiązuje warunek cza-

sowy tj. procedura pobrania materiału mo-

gła zaistnieć wiele miesięcy lub lat przed 

obecnym wykonaniem badania diagno-

stycznego genetycznego. 

Obecny stan prawny uniemożliwia rozlicze-

nie w  trybie ambulatoryjnym badań gene-

tycznych pobranych z  materiału świeżego, 

np. krwi.

Załącznik nr 7. Wykaz badań genetycz-

Tabela nr 2 Produkt rozliczeniowy umożliwiający rozliczenie badań genetycznych w choro-
bach nowotworowych z materiału archiwalnego w trybie ambulatoryjnym

§ 26 pkt 21 dopuszcza się rozliczanie produktu: 5.52.01.0001511 Badanie genetyczne materiału archiwal-
nego z katalogu produktów odrębnych określonego w  załączniku nr 1b do zarządzenia – w sytuacji 
wykonania badania materiału archiwalnego, pobranego również u innego świadczeniodawcy, w  sy-
tuacji konieczności modyfikacji przez świadczeniodawcę ustalonego planu leczenia;

Kod produktu Nazwa produktu 
rozliczeniowego
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5.52.01.0001511

Badanie 
genetyczne 
materiału 

archiwalnego

0 X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X X

Ø do rozliczenia wyłącznie z produktem: 5.53.01.0005001 
lub 5.53.01.0005002 lub 5.53.01.0005003, w sytuacji 
konieczności modyfikacji ustalonego plan leczenia,

Ø konieczność sprawozdania pierwotnej daty pobrania 
materiału do badań

Ø realizowane w trybie ambulatoryjnym

Ø zgodnie z § 26 pkt 21 zarządzenia
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nych w chorobach nowotworowych

Finansowanie diagnostyki molekularnej 

w  umowie w  rodzaju leczenie szpitalne 

uzależnione jest od zastosowanych tech-

nik, ich złożoności i  poniesionych kosztów. 

W  załączniku nr 74 tj. Wykazie badań ge-

netycznych w  chorobach nowotworowych 

umieszczono zalecenia postępowania dia-

gnostycznego w  nowotworach złośliwych 

rekomendowane przez polskie towarzystwa 

naukowe oraz wytyczne ekspertów w dzie-

4 Zarządzenie nr 118/2021/DSOZ Prezesa Narodowego Funduszu Zdrowia, 

dzinie genetyki onkologicznej. Przedsta-

wione zakresy metodyczne wykonywanych 

badań genetycznych podzielono na trzy ka-

tegorie w zależności od złożoności użytych 

technik biologii molekularnej. Zakresy ba-

dań genetycznych podzielono na badania 

proste, złożone i zaawansowane. 

Nieustanny rozwój wiedzy dotyczącej pod-

łoża molekularnego nowotworów oraz stale 

rosnąca liczba dostępnych nowoczesnych 

terapii celowanych powoduje, że techniki 

Rysunek nr 4 Warunki finansowania badań genetycznych z materiału archiwalnego w trybie 
ambulatoryjnym

 » w sytuacji wykonania badania materiału archiwalnego, pobranego również u innego świadcze-
niodawcy, 

 » w sytuacji konieczności modyfikacji przez świadczeniodawcę ustalonego planu leczenia;
 » możliwość rozliczenia w pakiecie onkologicznym
 » tryb ambulatoryjny

Zarządzenie Nr 118/2021/DSOZ Prezesa Narodowego Funduszu Zdrowia
z dnia 28.06.2021 r.

zmieniające zarządzenie w sprawie określenia warunków zawierania i realizacji umów w rodzaju leczenie szpitalne 
oraz leczenie szpitalne – świadczenia wysokospecjalistyczne

•	 Podstawowe badania genetyczne w chorobach nowotworowych (kod 5.53.01.0005001)             649 zł

•	 Złożone badania genetyczne w chorobach nowotworowych (kod 5.53.01.0005002)            1 298 zł

•	 Zaawansowane badania genetyczne w chorobach nowotworowych (kod 5.53.01.0005003)        2 434 zł

MOŻLIWOŚĆ SUMOWANIA TYLKO Z KATALOGIEM 1a
MOŻLIWOŚĆ ROZLICZENIA W PAKIECIE ONKOLOGICZNYM

ROZLICZENIE NFZ
GRUPA JGP

katalog 1a

Podstawowe badanie genetyczne
Złożone badanie genetyczne

Zaawansowane badanie genetyczne

katalog 1c
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biologii molekularnej nie tylko umożliwia-

ją precyzyjne różnicowanie nowotworów 

i  postawienie właściwego rozpoznania kli-

nicznego, ale są doskonałym narzędziem 

pozwalającym na skuteczną kwalifikację 

pacjentów do odpowiednich terapii. Dla-

tego też, wskazane jest uwzględnienie 

kolejnych rozpoznań do załącznika nr 7 

co umożliwi wykonanie badań genetycz-

nych u chorych z kolejnymi nowotworami. 

W  2021 zmodyfikowano załącznik nr 7 do 

zarządzenia5, stanowiący wykaz badań ge-

netycznych w chorobach nowotworowych. 

Dlatego też, w załączniku m. in. dodano ko-

lejne rozpoznania, które umożliwią wyko-

nanie badań genetycznych u chorych z na-

stępującymi rozpoznaniami:

A. nowotwór gruczołu krokowego – C61,

B. nowotwór trzonu macicy – C54,

C. nowotwór złośliwy pęcherza moczowego – 

C67,

D. nowotwór złośliwy trzustki – C25;

oraz zaktualizowano zapisy w  załączniku 

nr 7 dotyczące rozliczania badań genetycz-

nych w poszczególnych kategoriach, tj. ba-

danie proste, złożone i  zaawansowane, co 

pozwoli na ich dostosowanie do obecnie 

wykorzystywanych technik biologii mole-

kularnej oraz umożliwi prawidłowe rozlicza-

nie wykonywanych badań.

Prawidłowe opisanie technologii wyko-

nania procedury badania genetycznego 

pozostaje w  gestii pracowni genetycznej, 

5  ZARZĄDZENIE Nr 118/2021/DSOZ PREZESA NFZ z dnia 28.06.2021 r. zmieniające zarządze-
nie w sprawie określenia warunków zawierania i realizacji umów w rodzaju leczenie szpitalne oraz 
leczenie szpitalne – świadczenia wysokospecjalistyczne

wykonującej badanie (lub następujące po 

sobie badania) u danego pacjenta. Określe-

nie rodzaju badania (badanie proste, złożo-

ne czy zaawansowane) jest faktycznie moż-

liwe dopiero po całkowitym zakończeniu 

procedury diagnostycznej i uzyskaniu osta-

tecznego wyniku w pracowni genetycznej. 

Dopiero w tym momencie będzie możliwa 

również pełna ocena poniesionych nakła-

dów i wskazanie procedury do rozliczenia. 

Dodatkowo w  zarządzeniu Prezesa Na-

rodowego Funduszu Zdrowia w  sprawie 

określenia warunków zawierania i realizacji 

umów w  rodzaju świadczenia zdrowotne 

kontraktowane odrębnie, w  katalogu za-

kresów w  rodzaju świadczenia zdrowotne 

kontraktowane odrębnie umieszczono pro-

dukt „kompleksowa diagnostyka genetycz-

na chorób nowotworowych” (tabela nr 3). 

Świadczenie umożliwia rozliczanie badań 

genetycznych wykonanych na materia-

le tkankowym i  cytologicznym pobranym 

w  trakcie bieżącej hospitalizacji, badania 

wykonane na materiale archiwalnym, wcze-

śniej pobranym, pochodzącym z  uprzed-

niej hospitalizacji lub dostarczonym przez 

chorego/rodzinę. Świadczenie rozliczone 

może być w  trybie ambulatoryjnym, war-

tość punktowa produktu wynosi obecnie 

532,51 pkt. 

Warunki wymagane dla świadczenia kom-

pleksowa diagnostyka genetyczna okre-
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(ICD-10: C15-C20, C25, C34, C38, C40, C41, C43, C47, C48, C49, C50, C54, C56, C57, C61, C64, C67, C69, C70, 
C71, C72, C73, C74, C78.6, C82, C83, C85, C88, C90.0, C90.1, C90.2, C91.0, C91.1, C 92.0, C92.1, C93.1, D33, 

D45, D46, D47, D76 – z rozszerzenieniami do pięciu znaków)

Lp.  Zakres badań 
genetycznych Kategoria szczegółowa

1.
Proste  

badanie genetyczne 

1.1. Analiza kariotypu w komórkach nowotworowych przy użyciu jednej meto-
dy prążkowej
1.2. FISH2)/ISH3) (fluorescencyjna hybrydyzacja in situ) do komórek nowotwo-
rowych z zastosowaniem jednej sondy DNA lub sondy z zestawem kontrolnym
1.3. Prosty test – badanie molekularne
Analiza jednej lub kilku mutacji wykrywanych w od jednego do 6 amplikonów 
przy użyciu reakcji PCR1)/ sekwencjonowania Sangera / prostych zestawów 
diagnostycznych
lub analiza ekspresji / obecności genu lub kilku genów (w tym genów fuzyj-
nych) przy użyciu metody real-time PCR (RQ-PCR).

2.
Złożone  

badanie genetyczne

2.1. Analiza kariotypu w komórkach nowotworowych przy użyciu dwu lub kilku 
metod prążkowych
2.2. Analiza kariotypu w komórkach nowotworowych przy użyciu jednej meto-
dy prążkowej z równoległą analizą FISH2) z użyciem 1-2 sond lub z prostym 
badaniem molekularnym
2.3 FISH2)/ISH3) do komórek nowotworowych z zastosowaniem zestawu sond 
(od 2 do 3 sond)
2.4. FISH2) do komórek nowotworowych z zastosowaniem zestawu sond (od 
1 do 2 sond) z równoległą analizą kariotypu lub z prostym badaniem moleku-
larnym
2.5. C-Ig-FISH2) (Cytoplasmic Immunoglobulin FISH) ocena statusu kilku genów 
w wyodrębnionej populacji plazmocytów (zestaw sond zgodnie z zaleceniami 
klinicznymi)
2.6. Złożony test – badanie molekularne
Analiza 6-40 amplikonów metodą sekwencjonowania Sangera lub NGS
lub analiza przy użyciu prostej reakcji PCR1) z dodatkowym zastosowaniem 
Southern Blot 
lub badanie mutacji dynamicznych
lub analiza duplikacji/delecji
lub analiza metylacji

3.
Zaawansowane badanie 

genetyczne 

3.1. Analiza kariotypu w komórkach nowotworowych przy użyciu jednej meto-
dy prążkowej z równoległymi badaniami analizą FISH z użyciem >2 sond lub 
z badaniem molekularnym (2 proste lub 1 złożone badanie molekularne)
3.2. FISH/ISH2),3) do komórek nowotworowych z zastosowaniem zestawu 
co najmniej 4 sond lub z zastosowaniem co najmniej 34) sond 
z równoległym badaniem molekularnym
3.3.Test zaawansowany – badanie molekularne
Profil ekspresji genów GEP (Gene Expresion Profiling) – różne zestawy diagno-
styczne dedykowane poszczególnym nowotworom
lub sekwencjonowanie NGS (powyżej 40 amplikonów)

1) - badanie metodą PCR lub modyfikacjami tej metody (RT-PCR, RQ-PCR, nested-PCR, real time PCR i inne)
2) - oznaczenie FISH użyte w tabeli oznacza fluorescencyjna hybrydyzacja in situ
3) - oznaczenie ISH użyte w tabeli oznacza niefluorescencyjna hybrydyzacja in situ (np. CISH, SISH i metody pokrewne)
4) trzech zestawów diagnostycznych identyfikujących niezależne molekularne markery predykcyjne, o ile w równoległym bada-
niu nie stwierdzono klinicznie istotnych wariantów genetycznych.

Tabela nr 3 Załącznik 7. Wykaz badań genetycznych w chorobach nowotworowych
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ślono w  załączniku nr 2 rozporządzenia 

Ministra Zdrowia w  sprawie świadczeń 

gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej 

opieki specjalistycznej cz. I  lit. M lp. 913-916 

przedstawiono poniżej w tabeli nr 4. 

W  niektórych sytuacjach klinicznych 

w  przypadku konieczności wykonania 

analizy RNA/DNA za pomocą badań mo-

lekularnych (PCR/PFGE), do rozliczenia 

wykorzystywane jest świadczenie w  ra-

mach Zarządzenia Prezesa NFZ w sprawie 

określenia warunków zawierania i realizacji 

umów o udzielanie świadczeń opieki zdro-

wotnej w  rodzaju ambulatoryjna opie-

ka specjalistyczna. Produkt rozliczeniowy 

(5.03.00.0000021) wykrywanie RNA/DNA 

za pomocą badań molekularnych (PCR/

PFGE) o  wartość punktowej 301 pkt. znaj-

duje się w katalogu produktów odrębnych 

(tabela nr 4), a  warunki realizacji świad-

czenia określa zał. Nr 2 I  do rozporządze-

nia Ministra Zdrowia w sprawie świadczeń 

gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej 

opieki specjalistycznej.

Lp. kod zakresu nazwa 
zakresu kod produktu nazwa produktu 
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1 2 3 4 5 6 7 8 9 10

13

11.1210.053.02 badania 
genetyczne

5.10.00.0000041
kompleksowa 
diagnostyka genetyczna 
chorób nowotworowych 

punkt 532,51 x

14 5.10.00.0000043

kompleksowa 
diagnostyka 
genetyczna chorób 
nienowotworowych 
z uwzględnieniem 
cytogenetycznych badań 
molekularnych

punkt 1 065,02 x

Tabele nr 4 Katalog produktów odrębnych.

lp. kod nazwa świadczenia rozliczanego wartość 
punktowa

warunki realizacji zgodne 
z Rozporządzeniem AOS 

określone w:

13. 5.03.00.0000021 wykrywanie RNA/ DNA za pomocą badań 
molekularnych (PCR/ PFGE) 301 zał. Nr 2 I
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PKMP dostrzega konieczność implemen-

tacji rozwiązań finansowania diagnostycz-

nych badań genetycznych w  ambulato-

ryjnej opiece specjalistycznej. W  wielu 

sytuacjach klinicznych istnieje konieczność 

wykonania oznaczeń genetycznych już na 

poziomie ambulatoryjnym. 

Przebieg całego procesu związanego 

z  wdrożeniem schematów postępowania 

w  przypadku rozliczenia diagnostycznych 

badań genetycznych z materiału archiwal-

nego stwarza świadczeniodawcom wiele 

problemów. Brak zrozumienia i  współpra-

cy kierowników poszczególnych komórek 

organizacyjnych: działu rozliczeń, działu 

informatyki, kierowników i  personelu (se-

kretarki medyczne, lekarze) oddziałów oraz 

podstawowej wiedzy na temat rozliczania 

w  ramach możliwości wynikających z  za-

rządzeń Prezesa NFZ, przyczynia się do 

konieczności finansowania badań moleku-

larnych ze środków własnych ośrodka. Pra-

widłowy przebieg całego procesu związa-

nego z  diagnostyką molekularną, którego 

efektem powinno być rozliczone świadcze-

nie uzależnione jest od współdziałania, za-

angażowania pracowników odpowiednich 

komórek organizacyjnych w  podmiocie 

leczniczym.
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Program pilotażowy 
dotyczący 
kompleksowych 
badań 
patomorfologicznych 
JGPato



33

W  ostatnich latach stan diagnostyki pato-

morfologicznej, jej sposób organizacji i  fi-

nansowanie badań patomorfologicznych 

nie gwarantował odpowiedniej jakości ich 

wykonania ani nie pozwalał na pełną ich 

dostępność. Należy podkreślić, że rola dia-

gnostyki patomorfologicznej jest kluczowa 

i  stanowi niezbędny element w  procesie 

podejmowania decyzji terapeutycznych. 

Wynik badania, jego jakość oraz czas do 

jego otrzymania decyduje o  czynnikach 

prognostycznych i  wyborze dalszego spo-

sobu leczenia pacjenta, zwłaszcza onkolo-

gicznego.

W  2017 po wielu latach działań Polskiego 

Towarzystwa Patologów oraz krajowego 

konsultanta w  dziedzinie patomorfologii 

ukazało się Rozporządzenie Ministra Zdro-

wia z dn.27 grudnia 2017 r. w sprawie stan-

dardów organizacyjnych opieki zdrowotnej 

w  dziedzinie patomorfologii [DZ.U.2017, 

poz. 2435]. Był to początek, który doprowa-

dził do tego, że w tej chwili jesteśmy na eta-

pie zmierzającym do wyceny badań pato-

morfologicznych.

We wrześniu 2020 roku ukazał się Raport 

z  kontroli NIK-u  Organizacja, dostępność 

i  jakość diagnostyki patomorfologicznej, 

który wywołał ogromne poruszenie. W  ra-

porcie przedstawiono główne problemy 

patomorfologii:

•	 brak finansowania procedur, brak odręb-

nych wycen oraz nie uwzględnianie kosz-

tów w usługach medycznych

•	 z powodu ograniczonych środków finan-

sowych podmioty lecznicze nie są zainte-

resowane inwestowaniem w zakłady, czy 

pracowni diagnostyki patomorfologiczne

•	 powszechni outsourcing zakładów wyko-

nujących badania patomorfologiczne

•	 brak lekarzy patomorfologów oraz utrud-

niony dostęp do zakładów lub pracowni 

diagnostyki patomorfologicznej

Jednocześnie w  lutym 2020 dzięki olbrzy-

mim staraniom środowiska patomorfo-

logicznego oraz konsultanta krajowego 

w dziedzinie patomorfologii Minister Zdro-

wia zainaugurował projekt poprawy jakości 

w diagnostyce patomorfologicznej „Wspar-

cie procesu poprawy jakości w  patomor-

fologii poprzez wdrożenie standardów 

akredytacyjnych oraz wzmocnienie kom-

petencji kadry zarządzającej podmiotami 

leczniczymi”. 

Projekt ruszył trzyetapowo. W  pierwszej 

kolejności rozpoczęto wspólną pracę na 

wypracowaniem standardów organiza-

cyjnych oraz standardów postępowania 

w patomorfologii – wytyczne dla zakładów/

pracowni patomorfologicznych. Powstał 

dokument, który jest efektem pracy bar-
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dzo licznego grona patomorfologów i osób 

współpracujących oraz przedstawicieli Mi-

nisterstwa Zdrowia, Agencji Oceny Tech-

nologii Medycznej i  Taryfikacji, Centrum 

Monitorowania Jakości w  Ochronie Zdro-

wia. W  opracowaniu uwzględniono rów-

nież komentarze oraz spostrzeżenia prze-

kazane przez podmioty lecznicze biorące 

udział w pilotażu, a także uwagi zgłoszone 

w  trakcie publicznych konsultacji. Po sze-

rokiej dyskusji w  gronie eksperckim oraz 

wnikliwej analizie 3uwag zaakceptowano 

standardy oraz przyjęto zasady postępowa-

nia w zakładach/pracowniach patomorfolo-

gicznych.

W  ramach projektu oprócz opracowania 

standardów akredytacyjnych w  zakresie 

patomorfologii w  kolejnym etapie zapla-

nowano pilotaż (jakościowy) standardów 

akredytacyjnych realizowany przez Cen-

trum Monitorowania Jakości w  Ochronie 

Zdrowia, polegający na:

•	 przeprowadzenie wizyt pilotażowych 

w zakładach/pracowniach patomorfologii, 

•	 opracowaniu podręcznika wdrożeniowego 

tj. procedury akredytacyjnej oraz wskazó-

wek i zaleceń do wdrożenia standardów 

i przygotowania zakładów patomorfologii 

do poddania się ocenie akredytacyjnej, 

IV kwartał 2020-II kwartał 2021

•	 realizacji szkoleń dla kadry zarządzającej 

podmiotów leczniczych udzielających 

świadczeń z zakresu patomorfologii, 

IV kwartał 2021-I kwartał 2022

•	 opracowaniu programu wizyt akredyta-

cyjnych w zakresie patomorfologii i prze-

szkolenie wizytatorów do oceny spełniania 

standardów akredytacyjnych

•	 realizacji przeglądów akredytacyjnych 

w wybranych zakładach patomorfologii, 

II-III kwartale 2022

Opracowane przez Centrum Monitorowa-

nia Jakości w Ochronie Zdrowia standardy 

akredytacyjne w zakresie udzielania świad-

czeń zdrowotnych oraz funkcjonowania 

jednostek diagnostyki patomorfologicznej, 

zwanych dalej „JDP” 

Źródło:
http://pol-pat.pl/index.php/standardy-i-wytyczne-w-patomorfologii/

Źródło:
https://www.cmj.org.pl/patomorfologia/04_
zestaw-standardow-akredytacyjnych-dla-
-jdp.pdf

Aktualna wersja dokumentów: 
Standardy i wytyczne dla zakładów/pracowni patomorfologicznych
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Kolejnym, ostatnim etapem, który miał do-

prowadzić do wyceny i finansowania badań 

patomorfologicznych było opublikowanie 

Rozporządzenia Ministra Zdrowia z  dn. 16 

grudnia 2020 w sprawie programu pilota-

żowego dotyczącego kompleksowych ba-

dań patomorfologicznych JGPato (Dz.  U. 

poz. 2360). Głównym celem pilotażu (finan-

sowego) jest wypracowanie efektywnych 

kosztowo mechanizmów finansowania 

nowego modelu diagnostyki patomorfolo-

gicznej, weryfikacja modelu sprawozdawa-

nia badań patomorfologicznych oraz ocena 

wpływu elementów jakościowych na sku-

teczność diagnostyki patomorfologicznej, 

podniesienie jakości procesu diagnostycz-

no-leczniczego, optymalizacja postępowa-

nia diagnostyczno-terapeutycznego, w tym 

skrócenie czasu od postawienia rozpozna-

nia do  podjęcia optymalnego leczenia.

Ostatni etap, który ma doprowadzić do fi-

nansowania badań patomorfologicznych 

jest niezwykle trudny. W  rozporządzeniu 

wytypowano 39 podmiotów leczniczych, 

jednak do udziału w  projekcie zakwalifi-

kowała się mniejsza ilość jednostek. Pod-

mioty, które zadeklarowały udział mogły 

realizować kompleksową diagnostykę pa-

tomorfologiczną na zasadach określonych 

w  programie pilotażowym do końca 2021. 

Pozyskane i zgromadzone informacje przez 

program pilotażowy posłużą poza tym przy 

wdrażaniu standardów akredytacyjnych 

w    zakresie patomorfologii w  podmiotach 

leczniczych. 

W  ramach pilotażu finansowego stworzo-

no dziewięć grup finansowych (tabela nr 

5), w  których mieszczą się badania pato-

morfologiczne: zwykłe standardowe, pod-

stawowe, ale są też umieszczone badania 

nieonkologiczne duże, onkologiczne małe, 

onkologiczne duże, tzw. specjalne badania 

cytologiczne obejmujące rozmaite cytolo-

giczne badania, śródoperacyjne, badania 

kompleksowe konsultacyjne, które kwa-

lifikują się do leczenia specjalistycznego 

i badania sekcyjne. W wyniku pilotażu pu-

bliczny płatnik masz szansę zweryfikować 

czy zaproponowane grupy finansowania są 

wystarczające, czy nie jest konieczne wpro-

wadzenie pewnych modyfikacji czy zmian.

Pilotaż dotyczący finansowania był bar-

dzo trudnym etapem dlatego, że wyma-

gał od podmiotów leczniczych skompli-

kowanej, szczegółowej sprawozdawczości 

do Oddziałów Wojewódzkich NFZ oraz  

Agencja Oceny Technologii Medycznych 

I  Taryfikacji. Sprawozdania uwzględniały 

szczegółowo każde zrealizowane badanie, 

jego części składowe, jak równie informa-

cje dotyczącej samej jakości badania: liczbę 

pobranych wycinków, liczbę wykonanych 

bloków parafinowych, czas realizacji bada-

nia. Podmioty lecznicze uczestniczące w pi-

lotażu JGPato musiały wykazać ogromne 

zaangażowanie personelu, ale warto było 

podjąć wysiłek, aby umożliwić finansowa-

nie badań patomorfologicznych. 
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JG-
Pato Typ badania Rodzaje materiału 

Sposób pobra-
nia (kierunkowy, 
determinowany 
świadczeniem 
podstawowym 

(JGP) 

Topografia 

Rozpozna-
nie (kierun-

kowe)

zgodnie 
z ICD-10 

G
ru

p
a 

1

Badanie 
podstawowe

Wycinki z zabiegów 
endoskopowych 

brak ograniczeń 

Wycinki albo wys-
krobiny z zabiegów 
ginekologicznych 

Wycinki z zabiegów 
urologicznych 

Wycinki z zabiegów 
bronchoskopii 

Wycinki inne 

Polipy 

Biopsja, Biopsja 
cienkoigłowa (aspira-
cyjna) 

węzeł chłonny, śródpiersie, szpik 
kostny, celowana (urologia), wątro-
ba, płuco, opłucna, gruczoł kro-
kowy, guz, guzek, tkanka miękka, 
kość, sutek

G
ru

p
a 

2

Materiał nie-
onkologiczny, 

duży

Blizna 
Wycięcie 
zmiany
Resekcja części 
narządu
Resekcja całego 
narządu  
ozszerzona
Resekcja zespołu 
narządów
Resekcja 
narządu 

skóry, po czerniaku, przewód 
pokarmowy, po mastektomii, po 
politektomii, po radykalizacji wy-
cięcia

Przetoka 

Przepuklina 

Tłuszczaki, włókniaki, 
nerwiaki 

Wyrostek robacz-
kowy 

Fragmenty sieci 

Zmiany skórne znamię, brodawka, kaszak, ziarni-
niak, tłuszczak, włókniak 

Tabela nr 5 Charakterystyka JGPato
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JG-
Pato Typ badania Rodzaje materiału 

Sposób pobra-
nia (kierunkowy, 
determinowany 
świadczeniem 
podstawowym 

(JGP) 

Topografia 

Rozpozna-
nie (kierun-

kowe)

zgodnie 
z ICD-10 

G
ru

p
a 

3

Materiał 
onkologiczny, 

mały

Resekowany narząd 
albo część narządu - 
badanie wielobloko-
we onkologiczne

BAC (pod kontrolą 
TK lub EUS/EBUS 
lub USG) z pobra-
niem materiału 
w  technice cell-
-block 
Biopsja grubo-
igłowa 
EUS - Biopsja pod 
kontrolą EUS 
TRU-CUT
Biopsja grubo-
igłowa 
Biopsja mammo-
tomowa 
Wycięcie zmiany 
Resekcja części 
narządu 
Resekcja całego 
narządu rozsze-
rzona 
Resekcja narządu

guzy mózgu

gałka oczna z okolicznymi tkan-
kami

małżowina uszna

migdałki

ślinianka

materiał z jamy ustnej

krtań

tchawica

przełyk

trzustka

śledziona

wątroba

pęcherzyk żółciowy

przydatki

nadnercze

nerka

prącie

Jądro

zmiany skórne

prostata 

materiały kostne

Biopsja gruboigłowa 
(oligobiopsja) 

wyłącznie pierś - guz, węzeł chłon-
ny

Blizna + węzły

Materiał do wykona-
nia w technice cell-
-block

plwocina, popłuczyna, wydzielina, 
szczoteczka, płyny z jam ciała, 
materiał z BAC, EUS/EBUS

G
ru

p
a 

4

Materiał 
onkologiczny, 

duży

Resekowany narząd 
albo część narządu - 
badanie wielobloko-
we onkologiczne

Resekcja części 
narządu
Resekcja całego 
narządu rozsze-
rzona
Resekcja zespołu 
narządów
Resekcja narządu

płuco

pierś wraz lokalizacją

żołądek, 

trzustka (Whipple)

jelito

macica

macica z przydatkami

tarczyca

prostata

pęcherz moczowy,

kończyny
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JG-
Pato Typ badania Rodzaje materiału 

Sposób pobra-
nia (kierunkowy, 
determinowany 
świadczeniem 
podstawowym 

(JGP) 

Topografia 

Rozpozna-
nie (kierun-

kowe)

zgodnie 
z ICD-10 

G
ru

p
a 

5

Materiał 
onkologiczny, 

specjalny

Biopsja gruboigłowa 
(oligobiopsja)  
(z wyłączeniem dia-
gnostyki nowotwo-
rów piersi)

Biopsja grubo-
igłowa 
EUS - Biopsja pod 
kontrolą EUS 
TRU-CUT Biopsja 
gruboigłowa 
Trepanobiopsja 
Biopsja mammo-
tomowa 
Wycięcie zmiany 
Resekcja części 
narządu 
Resekcja całego 
narządu rozsze-
rzona 
Resekcja narządu 
BTK - biopsja 
aspiracyjna cien-
koigłowa pod 
kontrolą TK 
BUS - biopsja 
aspiracyjna cien-
koigłowa pod 
kontrolą USG

węzeł chłonny, śródpiersie, guz

Dotyczy 
pełnej dia-
gnostyki 
mięsaków 
i chłonia-
ków:

C22.3, 
C22.4, 
C46, C46.
0-C46.9, 
C85.0, 
C92.3 

C82, C82.7, 
C82.9, 
C83, C83.
7-C83.9, 
C84, C84.
2-C84.4, 
C85, C85.1, 
C85.7, 
C85.9, 
C96.3 Trepanobiopsja szpik

Biopsja chirurgiczna węzeł chłonny

Materiał operacyjny śledziona

Biopsja gruboigłowa Biopsja gruboigło-
wa EUS/EBUS płuco

Dotyczy 
pełnej dia-
gnostyki 

raka płuca
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JG-
Pato Typ badania Rodzaje materiału 

Sposób pobra-
nia (kierunkowy, 
determinowany 
świadczeniem 
podstawowym 

(JGP) 

Topografia 

Rozpozna-
nie (kierun-

kowe)

zgodnie 
z ICD-10 

G
ru

p
a 

6 Cytologia 
(bez cytologii 
ginekologicz-

nej)

Materiał cytologiczny 
 
Nie obejmuje cytolo-
gii ginekologicznej

BAC - Biopsja 
aspiracyjna cien-
koigłowa 
BTK - biopsja 
aspiracyjna cien-
koigłowa pod 
kontrolą TK 
BUS - biopsja 
aspiracyjna cien-
koigłowa pod 
kontrolą USG 
Przesłane rozmazy 
z BAC 
Płyn z ciała szkli-
stego 
Przysłane rozmazy 
Popłuczyny 
oskrzelowe 
Wymazy z bro-
dawki 
Rozmaz 
EUS - Biopsja pod 
kontrolą EUS

G
ru

p
a 

7

Materiał 
śródopera-

cyjny

Badanie śródopera-
cyjne (jeden pacjent)

Pobranie mate-
riału do badania 
doraźnego (intra) 
Wycięcie zmiany

G
ru

p
a 

8

Badanie kom-
pleksowe (we-
ryfikacja lub 
uzupełnienie 
rozpoznania 

w ośrodku re-
ferencyjnym – 
ośrodku on-
kologicznym 
lub poziomu 
ogólnopol-
skiego pod-
stawowego 
szpitalnego 

zabezpiecze-
nia świadczeń 

opieki zdro-
wotnej–po-

dejmującym 
leczenie on-
kologiczne)

Badanie (ocena ma-
teriału przed kwali-
fikacją do dalszego 
leczenia specjali-
stycznego)

G
ru

p
a 

9

Badanie 
sekcyjne Badanie sekcyjne
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Zasady realizacji, sprawozdawania i rozlicza-

nia świadczeń udzielanych na podstawie 

rozporządzenia o  JGPato określono w  Za-

rządzeniu Nr 47/2021/DSOZ Prezesa Narodo-

wego Funduszu Zdrowia z dnia 22.03.2021 r. 

w sprawie szczegółowych warunków umów 

w systemie podstawowego szpitalnego za-

bezpieczenia świadczeń opieki zdrowot-

nej. Określono wzór i format sprawozdania, 

które należało przekazywać do Funduszu 

przez realizatorów programu pilotażowego. 

Podmioty lecznicze uczestniczące w  reali-

zacji pilotażu JGPato, przekazywały oddzia-

łowi Funduszu sprawozdania obejmujące 

wskaźniki realizacji pilotażu JGPato:

1. okresowo – co miesiąc narastająco 

– w odniesieniu do liczby wszystkich 

badań patomorfologicznych wykona-

nych u świadczeniodawcy w okresie 

realizacji pilotażu;

2. po zakończeniu realizacji pilotażu 

JGPato – w zakresie odsetka, w od-

niesieniu do liczby wszystkich badań 

patomorfologicznych wykonanych 

u świadczeniodawcy.

W kolejnym etapie, na podstawie sprawoz-

dań jednostek oddział Funduszu dokona 

analizy danych, oraz sporządzi raport z reali-

zacji pilotażu JGPato i przekaże go do Cen-

trali Funduszu. Dodatkowo za okres trwania 

pilotażu JGP jednostki zobowiązane były 

do przekazania do Agencji Oceny Tech-

nologii Medycznych i  Taryfikacji zgorma-

dzonych danych zgodnie z  załącznikiem 

nr 1. Elementy składowe i  procesy realizo-

wane dla pojedynczego, kompleksowego 

badania patomorfologicznego w  postaci 

Tabeli A i B, Rozporządzenia Ministra Zdro-

wia z dn.16.12.2020 r. w sprawie programu 

pilotażowego dotyczącego komplekso-

wych badań patomorfologicznych JGPato 

(DZ.2020, poz.2360).

Ponadto podmioty lecznicze za udział 

w   programie pilotażowym w okresie pilo-

tażu mogły stosować współczynnik korygu-

jący w  wysokości 1,02 dla świadczeń opieki 

zdrowotnej, w  ramach których wykonano 

badanie patomorfologiczne, udzielanych 

na podstawie karty diagnostyki i  leczenia 

onkologicznego.

Wszystkie, kolejne etapy projektu „Wspar-

cie procesu poprawy jakości w  patomor-

fologii poprzez wdrożenie standardów 

akredytacyjnych oraz wzmocnienie kom-

petencji kadry zarządzającej podmiotami 

leczniczymi”, które zostały zrealizowane za-

kończą się sukcesem tj. wyceną diagnostyki 

patomorfologicznej i tym samym poprawią 

jakość badań morfologicznych. 
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Możliwości leczenia 
chorych na raka 
jajnika w świetle 
nowego programu 
lekowego B.50
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Przyczyn wysokiej umieralności z  powodu 

raka jajnika upatruje się głównie w  dia-

gnozowaniu choroby w  zaawansowanym 

stadium oraz jej agresywnej biologii. Stan-

dardowa strategia terapeutyczna obejmuje 

przeprowadzenie operacji zmniejszającej 

masę nowotworu oraz chemioterapię opar-

tą na pochodnych platyny a  także zasto-

sowanie nowych leków ukierunkowanych 

molekularnie [2]. 

Pierwotna operacja cytoredukcyjna jest 

podstawowym zabiegiem chirurgicznym 

stosowanym w  trakcie leczenia raka jajni-

ka. Głównym celem tego zabiegu jest wy-

konanie całkowitej resekcji z  usunięciem 

wszystkich widocznych makroskopowo 

zmian nowotworowych widocznych w  ja-

mie brzusznej. Mniej pożądanym wynikiem 

operacji jest optymalna cytoredukcja (z po-

zostawieniem zmian resztkowych o  śred-

nicy poniżej 1 cm). Jeśli nie jest możliwe 

osiągnięcie optymalnego zakresu zabieg 

ogranicza się do działania paliatywnego po-

legającego na usunięciu największych gu-

zów zwykle z sieci, przydatków i odessaniu 

wodobrzusza. Takie postepowanie w  krót-

koterminowym okresie poprawia jakość 

życia oraz zwiększa szansę na osiągnięcie 

remisji raka w trakcie chemioterapii [5].

Do chemioterapii kwalifikowane są pa-

cjentki we wszystkich stadiach zaawanso-

wania klinicznego I-IV wg FIGO. Możliwe 

jest odstąpienie od takiego leczenia jedynie 

u chorych w bardzo wczesnym stadium za-

awansowania choroby FIGO IA i IB ale tylko 

w  podtypach wysoko zróżnicowanych, G1. 

Pacjentki, u  których w  trakcie kwalifikacji 

do operacji lub po ocenie resekcyjności (la-

paroskopowej) stwierdza się brak możliwo-

ści uzyskania co najmniej optymalnej cyto-

redukcji, kwalifikuje się do chemioterapii 

neoadjuwantowej [6].

Dla tych chorych wariantem leczenia chi-

rurgicznego jest odroczona operacja cyto-

redukcyjna, którą wykonuje się najczęściej 

po 3 kursach chemioterapii o  założeniu 

neoadjuwantowym o ile pozwala na to oce-

na kliniczna i obrazowa. [7,8]. 

W  2004 roku ustalono obecny standard 

chemioterapii pierwszej linii leczenia raka 

jajnika, który polega na zastosowaniu pakli-

taselu w  dawce 175 mg/m² w  trzygodzin-

nym wlewie z karboplatyną przy AUC 5-7,5 

[9].

Nadzieję na poprawę wyników leczenia 

w  raku jajnika stwarzają nowe cząsteczki 

ukierunkowane molekularnie. Pierwszym 

zarejestrowanym lekiem z  tej grupy jest 

bewacyzumab, który stanowi rekombino-

wane, humanizowane przeciwciało mo-

noklonalne hamujące rozwój nowotworu 

poprzez wiązanie się z czynnikami wzrostu 

śródbłonka naczyniowego (VGFR) [10].

Rejestracja bewacizumabu we wskazaniu 

raka jajnika opiera się na opublikowanych 

w 2011 roku wynikach dwóch badań klinicz-

nych GOG 218 i  ICON 7, w których ocenia-

no efekt dołączenia tego leku do standar-
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dowej chemioterapii pierwszej linii a także 

zastosowanie go w terapii podtrzymującej. 

W  obu badaniach podawanie bewacyzu-

mabu razem z  chemioterapią paklitaksel/

karboplatyna wpłynęło na znamienne wy-

dłużenie czasu przeżycia wolnego od pro-

gresji choroby (PFS). W  badaniu GOG 218 

w  grupie kontrolnej uzyskano medianę 

PFS 10,3 miesiąca, w  grupie otrzymującej 

bewacyzumab razem z chemioterapią, bez 

terapii podtrzymujacej 11,2 miesiąca, zaś 

w grupie otrzymującej bewacyzumab jed-

noczasowo z chemioterapią i także w tera-

pii podtrzymującej czas wolny od progresji 

choroby wyniósł 14,1 miesiąca. W  badaniu 

ICON7 mediana PFS w grupie otrzymującej 

chemioterapię standardową wynosiła 20,3 

miesiąca zaś w grupie otrzymującej bewa-

cyzumeb razem z chemioterapią mediana 

wynosiła 21,8 miesiąca. W badaniu GOG 218 

i  ICON7, nie stwierdzono istotnych różnic 

w całkowitym czasie przeżycia dla całej po-

pulacji włączonych do badania pacjentek. 

Największą korzyść z  leczenia bewacizu-

mabem odniosły chore z grupy wysokiego 

ryzyka (w stopniu zaawansowania FIGO IV 

lub III z chorobą resztkową po zabiegu cyto-

redukcji > 1cm) u których uzyskano wydłu-

żenie mediany PFS o ok. 3.6 miesiąca (18,1 

wobec 14,5 miesiąca, p=0,004). W tej grupie 

uzyskano także wydłużenie mediany cza-

su przeżycia całkowitego (36,6 wobec 28,8 

miesiąca, p=0,002) [11,12].

Podstawą zastosowania bewacizumabu 

refundowanego w Polsce w oparciu o pro-

gram lekowy B.50 jest badanie ICON7. Po-

dobnie jak w  badaniu rejestracyjnym dla 

tego wskazania do leczenia mogą być kwa-

lifikowane chore na zaawansowanego raka 

jajnika, jajowodu lub pierwotnego raka 

otrzewnej w stopniu zaawansowania FIGO 

IV lub III z  chorobą resztkową po zabiegu 

cytoredukcji > 1cm. Chore muszą się cha-

rakteryzować dobrym stanem sprawności 

ogólnej w  stopniach 0-1 według klasyfika-

cji Zubroda-WHO. Pacjentki wcześniej nie 

mogą mieć stosowanego leczenia syste-

mowego z  powodu raka jajnika, chociaż 

dopuszcza się uprzednią chemioterapię 

neoadjuwantową o  ile nie udało się uzy-

skać optymalnego zakresu wycięcia zmian 

nowotworowych podczas odroczonej ope-

racji cytoredukcyjnej. Pozostałe kryteria 

kwalifikacji obejmują typowe dla prowa-

dzenia chemioterapii opartej na paklitak-

selu i karboplatynie parametry wydolności 

szpiku kostnego, koagulogiczne oraz czyn-

ności wątroby i nerek. Dodatkowo chore nie 

mogą mieć stwierdzanych typowych prze-

ciwskazań dla bewacizumabu w tym, prze-

byty w  ciągu mniej niż 4 tygodni zabieg 

operacyjny do momentu kwalifikacji do le-

czenia, czynną chorobę wrzodową żołądka 

i dwunastnicy, stany chorobowe przebiega-

jące ze zwiększonym ryzykiem krwawień, 

stosowanie leków przeciwkrzepliwych lub 

antyagregacyjnych (z  wyłączeniem stoso-

wania w dawkach profilaktycznych) niego-

jące się rany a  także niestabilne poważne 

choroby układu krążenia i neurologiczne. 

Kolejną ważną grupą nowych leków ukie-

runkowanych molekularnie u  chorych na 
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raka jajnika, które zmieniają wyniki terapii 

są inhibitory polimerazy poli- (ADP-rybozy) 

(PARP). Mechanizm przeciwnowotworo-

wy inhibitorów PARP, jest ściśle powiązany 

z  upośledzeniem mechanizmów naprawy 

DNA (HRD) a zwłaszcza obecnością mutacji 

w  genach BRCA1/2 (mBRCA). [13]. Uzasad-

nieniem badań nad zastosowaniem leków 

z grupy inhibitorów PARP jest wysoki odse-

tek zaburzeń genetycznych występujących 

w szlaku mechanizmów naprawy DNA ob-

serwowanych w raku jajnika (w tym BRCA1 

i BRCA2), które stwierdza się łącznie u około 

50% chorych [14].

Olaparib, inhibitor PARP został dopusz-

czony do stosowania w  pierwszym rzucie 

u  chorych na mBRCA raka jajnika w  sta-

diach FIGO III/IV w krajach Unii Europejskiej 

po wynikach badania SOLO-1 [15]. Z  kolei, 

niraparib został zatwierdzony do leczenia 

podtrzymującego po pierwszej linii che-

mioterapii w populacji chorych z nowo roz-

poznanym rakiem jajnika w stadium III lub 

IV wg FIGO po uzyskaniu wyników badania 

PRIMA [16]. Ostatnio FDA i EMA zatwierdziły 

olaparyb w skojarzeniu z bewacyzumabem 

jako terapię podtrzymującą u pacjentek ze 

zdiagnozowanym rakiem jajnika w stadium 

FIGO III lub IV, u których stwierdzono obec-

ność zaburzeń HRD w tym mBRCA oraz po 

uzyskaniu całkowitej lub częściowej odpo-

wiedzi na terapię pierwszego rzutu opartą 

na pochodnych platyny na podstawie wy-

ników badania PAOLA-1 [17]. 

W  badaniu SOLO-1 randomizowanym, 

podwójnie zaślepionym fazy 3, pacjentki 

z nowo zdiagnozowanym zaawansowanym 

(w   stadium wg FIGO III lub IV) niskozróż-

nicowanym, surowiczym lub endome-

trioidalnym rakiem jajnika, pierwotnym 

rakiem otrzewnej lub rakiem jajowodu, 

z  mutacją w  genach BRCA1 i/lub BRCA2, 

u  których uzyskano całkowitą lub częścio-

wą odpowiedź na chemioterapię opartą na 

pochodnych platyny losowo przydzielano 

do ramienia leczonego olaparybem w  ta-

bletkach po 300 mg dwa razy dziennie lub 

do grupy kontrolnej otrzymującej placebo. 

Pierwszorzędowym punktem końcowym 

był PFS. Zaobserwowano, że ryzyko progre-

sji choroby lub zgonu było o 70% mniejsze 

w  przypadku leczenia podtrzymującego 

olaparybem niż w przypadku placebo (od-

powiednio, 3-letnie zmniejszenie ryzyka 

progresji lub zgonu wyniosło 60% wobec 

27%; p<0,001). 

Podstawą zastosowania olaparibu refun-

dowanego w Polsce w oparciu o program 

lekowy B.50 jest badanie SOLO-1. Podob-

nie jak w badaniu rejestracyjnym dla tego 

wskazania do leczenia mogą być kwalifi-

kowane chore na nowo zdiagnozowane-

go zaawansowanego (w  stopniu III-IV wg. 

FIGO) raka jajnika, raka jajowodu lub pier-

wotnego raka otrzewnej o  niskim stopniu 

zróżnicowania (ang. high grade, G2 lub G3). 

Po leczeniu pierwszego rzutu opartego na 

pochodnych platyny chore muszą uzyskać 

całkowitą lub częściową odpowiedź na che-

mioterapię wg kryteriów RECIST. U pacjen-
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tek musi być stwierdzona obecność pato-

gennej lub prawdopodobnie patogennej 

mutacji w genie BRCA1 lub w BRCA2 (dzie-

dzicznej lub somatycznej). 

Pomimo korzystnych wyników badania PA-

OLA-1 dla połączenia bewaciziumabu z ola-

paribem w zaawansowanym stadium raka 

jajnika, w Polsce program lekowy B.50 nie 

dopuszcza łącznego stosowania obu leków 

jednoczasowo. 

Jednak pomimo osiągnięcia całkowitej re-

gresji choroby po leczeniu zaawansowa-

nych stadiów choroby około 80% pacjen-

tów doświadcza wznowy. Odstęp wolny 

od leczenia pochodnymi platyny (PFI) jest 

jednym z  najbardziej wiarygodnych pre-

dyktorów odpowiedzi w nawrotowym raku 

jajnika na kolejną linię chemioterapii. [18]

Pacjentki ze stwierdzaną niewrażliwością 

na analogi platyny (PFI do 4 tygodni od za-

kończenia chemioterapii) i  chorobą platy-

nooporną (PFI do 6 miesięcy) kwalifikują się 

zwykle do monoterapii cytostatykami o in-

nym mechanizmie działania niż pochod-

ne platyny, przede wszystkim pegylowaną 

liposomalną doksorubicyną-PLD, taksana-

mi, gemcytabiną lub topotekanem. Nieste-

ty ta grupa chorych charakteryzuje się ni-

skim odsetkiem uzyskiwanych odpowiedzi 

i  złym rokowaniem. Jeśli nawrót nastąpił 

powyżej 6 miesięcy uznaje się, że choroba 

jest platynowrażliwa. [19]

 

Aktualnym standardem leczenia pierwsze-

go rzutu w nawrotowym raku jajnika platy-

nowrażliwym jest skojarzenie karboplatyny 

w  dublecie z PLD, gemcytabiną lub taksa-

nem.[3]

Kilka badań III fazy (GOG218, OCEANS i AU-

RELIA) wskazały na przydatność kliniczną 

bewacyzumabu w skojarzeniu z chemiote-

rapią w leczeniu nawrotowego raka jajnika, 

a  także w  terapii podtrzymującej. Wyniki 

tych projektów wykazały znamienne wy-

dłużenie mediany PFS u  chorych otrzy-

mujących bewacizumab natomiast nie 

osiągnięto poprawy w zakresie wydłużenia 

czasu przeżycia całkowitego. [18] W Polsce 

to wskazanie kliniczne bewacizumabu nie 

jest refundowane w ramach programów le-

kowych NFZ. 

W  przypadku leczenia kolejnej linii u  cho-

rych platynowrażliwych trzy inhibitory 

PARP: olaparyb, niraparyb i  rucaparib, są 

zatwierdzone przez FDA i EMA do leczenia 

podtrzymującego u  pacjentek z  nawroto-

wym rakiem jajnika, u  których wystąpiła 

całkowita lub częściowa odpowiedź na che-

mioterapię opartą na pochodnych platyny 

w  drugiej lub kolejnej linii, niezależnie od 

statusu mutacji genów BRCA1 lub BRCA2 

w oparciu o wyniki badań STUDY-19, SOLO2, 

NOVA oraz ARIEL3. [20].

W badaniu STUDY-19 zaobserwowano zna-

mienne wydłużenie PFS w grupie leczonej 

podtrzymująco olaparybem w porównaniu 

z grupą otrzymującą placebo. Pacjentki ze 

stwierdzoną mutacją w genach BRCA1 lub 

BRCA2 uzyskały największą korzyść w  za-
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kresie PFS, niezależnie od tego, czy miały 

rozpoznaną mutację dziedziczną czy soma-

tyczną. Leczenie podtrzymujące olapary-

bem wykazywało także znamienną korzyść 

w  zakresie PFS u  pacjentek bez mBRCA. 

W grupie chorych ze stwierdzonymi zabu-

rzeniami HRD zaobserwowano wydłużenie 

mediany PFS w  ramieniu otrzymującym 

olaparyb w  porównaniu do pacjentek bez 

niepawidlowści w  zakresie HRD, chociaż 

nadal odnosiły korzyść z terapii podtrzymu-

jącej. [21] U  pacjentek w  badaniu SOLO2, 

które zostało zaprojektowane w  celu oce-

ny potwierdzenia skuteczności olaparybu 

w badaniu III fazy u pacjentek z rakiem jaj-

nika mBRCA, które uzyskały całkowitą lub 

częściową odpowiedź na chemioterapię 

opartą na pochodnych platyny. Badanie 

wykazało znamienne wydłużenie PFS w ra-

mieniu leczonym olaparybem w porówna-

niu z grupą otrzymującą placebo (mediana 

PFS: 19,1 odpowiednio w  porównaniu z  5,5 

miesiąca; p < 0,0001). Uzyskano także zna-

mienne wydłużenie mediany czasu do ko-

lejnej linii leczenia (TFST) odpowiednio 27,9 

miesiąca w  grupie leczonej olaparybem 

w porównaniu z 7,1 miesiąca w grupie pla-

cebo. Podobnie uzyskano korzystny trend 

wskazujący na wydłużenie mediany czasu 

przeżycia całkowitego w  ramieniu otrzy-

mującym olaparib o ok. 13 miesięcy w po-

równaniu do grupy placebo. [23]

SOLO3 to randomizowane, kontrolowane, 

otwarte badanie III fazy do którego zakwali-

fikowano chore w wieku ≥18 lat na nawroto-

wego, surowiczego raka jajnika o wysokim 

stopniu złośliwości lub raka endometrio-

idalnego o  wysokim stopniu złośliwości, 

pierwotnego raka otrzewnej i/lub rak jajo-

wodu, z co najmniej 1 zmianą (mierzalną i/

lub niemierzalną), która może ocenić w ba-

daniach CT lub MR U  chorych odnotowa-

no/ lub podejrzewano obecność mutacji 

BRCAm w linii zarodkowej, a stan sprawno-

ści według Eastern Cooperative Oncology 

Group wynosił 0-2. Pacjentki były wcześniej 

leczone co najmniej 2 liniami chemioterapii 

opartej na platynie z  powodu raka jajnika 

i  były częściowo wrażliwe na platynę (pro-

gresja 6-12 miesięcy po zakończeniu ostat-

niego schematu opartego na platynie) lub 

wrażliwe na platynę (progresja > 12 miesię-

cy po zakończeniu ostatni schemat oparty 

na platynie). Docelowa grupa chorych włą-

czonych do badania wynosiła 250 chorych. 

Olaparyb powodował statystycznie i  kli-

nicznie istotną poprawę ORR i  PFS w  po-

równaniu z  chemioterapią bez platyny 

u  pacjentek z  nawrotowym rakiem jajnika 

wrażliwym na platynę z mutacją BRCA w li-

nii zarodkowej, które otrzymały wcześniej 

co najmniej 2 linie chemioterapii opartej 

na platynie. [23 a] R.T. Penson, R.Villalobos 

Valencia,D.Cibula, MD, Olaparib Versus 

Nonplatinum Chemotherapy in Patients 

With Platinum-Sensitive Relapsed Ovarian 

Cancer and a  Germline BRCA1/2 Mutation 

(SOLO3): A  Randomized Phase III Trial. J 

Clin Oncol. 2020 Apr 10; 38(11): 1164–1174.

Podstawą zastosowania olaparibu refun-

dowanego w Polsce w oparciu o program 
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lekowy B.50 są wyniki badań SOLO2 oraz 

STUDY19. Podobnie jak w  badaniach reje-

stracyjnych dla tego wskazania do leczenia 

mogą być kwalifikowane chore na nawro-

towego raka jajnika, raka jajowodu lub pier-

wotnego raka otrzewnej, o niskim stopniu 

zróżnicowania (ang. high grade, G2 lub G3). 

U pacjentek z platynowrażliwym nawroto-

wym raka jajnika po ostatnim schemacie 

leczenia zawierającym pochodne platyny 

musi być stwierdzona całkowita lub czę-

ściowa odpowiedź wg kryteriów RECIST. 

Do leczenia podtrzymującego w  ramach 

programu lekowego kwalifikują się tyl-

ko pacjentki ze stwierdzaną patogenną 

lub prawdopodobnie patogenną mutacją 

w  genach BRCA1 lub BRCA2 (dziedziczną 

lub somatyczną). Chore muszą się cha-

rakteryzować dobrym stanem sprawności 

ogólnej w  stopniach 0-2 według klasyfi-

kacji ECOG. Pozostałe kryteria kwalifikacji 

obejmują typowe dla prowadzenia leczenia 

podtrzymującego olaparybem parametry 

wydolności szpiku kostnego oraz czynności 

nerek i wątroby.
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Kwalifikacja pacjenta do terapii celowanej 

w  raku jajnika z  wykorzystaniem inhibito-

ra PARP wymaga oceny minimum statu-

su genów BRCA1/BRCA2. Schemat realiza-

cji diagnostycznych badań genetycznych 

w  raku jajnika C56 przedstawiono na Ry-

sunku nr 5. Lek jest stosowany w przypad-

ku identyfikacji wariantów genetycznych 

kwalifikowanych jako patogenne w genach 

BRCA1/BRCA2. Preferowanym sposobem 

testowania genetycznego jest badanie ma-

teriału pochodzącego z  tkanki nowotwo-

rowej. Należy zaznaczyć, że w tego rodzaju 

materiale możliwa jest identyfikacja zmian 

germinalnych (około 95 % wszystkich mu-

tacji) i  somatycznych (około 5% wszystkich 

mutacji). W związku z tym, że badane geny 

BRCA1/BRCA2 są bardzo duże, każdy skła-

da się z więcej niż 20 eksonów, a warianty 

patogenne mogą występować w  różnych 

miejscach sekwencji genu, jedyną techni-

ką umożliwiającą jednoczasowe przeana-

lizowanie całej sekwencji kodującej jest 

sekwencjonowanie następnej generacji 

(NGS). W  przypadku braku możliwości te-

stowania tkanki guza (brak materiału, ma-

teriał niediagnostyczny), możliwe jest wy-

konanie oceny mutacji germinalnych na 

poziomie DNA izolowanego z  limfocytów 

krwi obwodowej (krew pobrana na EDTA). 

W przypadku, gdy testowaniu podlega tyl-

ko krew można rozważyć badanie etapowe. 

W  pierwszym etapie można ocenić naj-

częstsze mutacje występujące w populacji 

polskiej (około 80% wszystkich mutacji). 

W zależności od liczby ocenianych warian-

Rysunek nr 5. Schemat realizacji diagnostycznych badań genetycznych w raku jajnika C56

Diagnostyczne badania genetyczne wykonywane w raku jajnika. 
Badania wykonywane na materiale pobranym w trakcie hospitalizacji lub materiale archiwalnym w przypadku 

konieczności podjęcia zmiany decyzji terapeutycznej. Ocena zmian germinalnych i nabytych zmian somatycznych.

Algorytm diagnostyczny  /  Kwalifikacja do terapii celowanej z użyciem inhibitorów PARP

• Ocena statusu najczęstszych mutacji germinalnych  
(predykcyjnych, obecnych we wszystkich komórkach 
organizmu) w genach BRCA1 i BRCA2. 

• Wykrycie mutacji kończy diagnostykę 
(Ocena > 6 amplikonów, złożone badanie genetyczne).

II etap – kontynuacja diagnostyki
(Nie wykryto mutacji w etapie I)

I etap

* nie sumujemy świadczeń

Archiwalny
Pobrany ze świeżego 

materiału w trakcie 
hospitalizacji

Materiał badany: krew obwodowa
(konieczne uzasadnienie dla hospitalizacji)

Materiał badany: materiał histologiczny
(utrwalony w bloczku parafinowym)

• Jednoetapowa ocena mutacji germinalnych 
(predykcyjnych, obecnych we wszystkich komórkach 
organizmu) i somatycznych (nabytych, obecnych tylko 
w tkance nowotworowej) w genach BRCA1 i BRCA2 
techniką sekwencjonowania następnej generacji 
(NGS) – metoda umożliwia ocenę wszystkich regionów 
kodujących badanych genów w tym rozległych 
rearanżacji (ocena rozległych rearanżacje możliwa tylko 
w przypadku materiału dobrej jakości). W przyszłości 
badanie będzie rozbudowane o ocenę całych genów 
w celu wykrycia mutacji głębokointronowych).

• Kontynuacja diagnostyki genów BRCA1 i BRCA2 techniką 
sekwencjonowania następnej generacji (NGS) – metoda 
umożliwia ocenę wszystkich regionów kodujących 
badanych genów w tym rozległych rearanżacji 
(w przyszłości będzie rozbudowana o ocenę całych 
genów w celu wykrycia mutacji głębokointronowych).ZA

AW
A

N
SO

W
A

N
E 

BA
D

A
N

IE
 

G
EN

ET
YC

ZN
E

ZA
AW

A
N

SO
W

A
N

E 
BA

D
A

N
IE

 
G

EN
ET

YC
ZN

E

ZŁ
O
ŻO
N
E 

BA
D

A
N

IE
 

G
EN

ET
YC

ZN
E



52

tów badanie można rozliczyć jako proste 

lub złożone – w  przypadku zidentyfikowa-

nia mutacji na jednym z tych etapów. Jeśli 

mutacja nie zostanie zidentyfikowana, ba-

danie powinno być poszerzone o  analizę 

całej sekwencji kodującej ww. genów tech-

niką NGS i  rozliczone jako zawansowane. 

Zaleca się, aby zastosowana technologia 

NGS umożliwiała ocenę dużych rearanża-

cji (delecje lub duplikacje) w  obu genach. 

Laboratorium powinno dysponować dru-

gą metodą diagnostyczną umożliwiającą 

ocenę mutacji wykrytych w  NGS (weryfi-

kacja obecności mutacji techniką Sange-

ra) lub techniką MLPA w  celu weryfikacji 

obecności dużych delecji lub insercji. Każda 

zmiana wykryta w  materiale tkankowym 

z  guza powinna być zweryfikowana pod 

kątem obecności w zdrowej tkance (np. na 

DNA izolowanym z  komórek jądrzastych 

krwi obwodowej) w celu ustalenia, czy jest 

to wariant somatyczny, czy germinalny. 

W momencie potwierdzenia, że jest to wa-

riant germinalny (obecny w  prawidłowych 

komórkach krwi obwodowej) pacjent po-

winien być skonsultowany w  poradni ge-

netycznej w  celu wdrożenia poradnictwa 

genetycznego.

Należy zaznaczyć, że w ramach zaawanso-

wanych badań genetycznych wykonywa-

nych jest szereg czynności laboratoryjnych 

z  uwzględnieniem metody sekwencjono-

wania NGS powyżej 40 amplikonów Ponad-

to, w kwocie tej może być także wykonane 

dodatkowo badanie weryfikacyjne NGS np. 

sekwencjonowaniem bezpośrednim tech-

niką Sangera.

Zastosowanie inhibitorów PARP było do 

niedawna możliwe u pacjentek posiadają-

cych wariant patogenny w genach BRCA1/2. 

Obecnie grupa pacjentek odnoszących 

korzyść terapeutyczną ww. inhibitorami 

została powiększona o  osoby, u  których 

nowotwór charakteryzuje się zaburzenia-

mi procesu rekombinacji homologicznej 

(HRD).

Znaczenie HRR i HRD

Dwuniciowe pęknięcia DNA (ang. double-

-strand breaks – DSB) są najbardziej ty-

pową i  niebezpieczną formą uszkodzenia 

DNA. Jednak prawidłowe komórki mogą 

skutecznie naprawiać DSB za pomocą pro-

cesu rekombinacji homologicznej (HRR, 

ang. homology recombination repair), któ-

ra jest wydajną i, w większości przypadków, 

bezbłędną ścieżką naprawy dwuniciowych 

pęknięć. Wykorzystując drugą kopię genu 

jako matrycę DNA, białka systemu naprawy 

DNA działają w skoordynowany sposób, aby 

naprawić pęknięcia i  przywrócić integral-

ność genomu.

Komórki z zaburzonym systemem naprawy 

HRR w celu naprawy DSB bazują na podat-

nych na błędy szlakach, takich jak nieho-

mologiczne łączenie końców , co prowadzi 

do akumulacji aberracji genetycznych i nie-

stabilności genomu. Takie aberracje mogą 

skutkować utratą lub rearanżacją fragmen-

tów DNA, kodujących nawet całe geny. Ten 

fenotyp utraty zdolności HRR i  związana 

z nim niestabilność genomowa nazywa się 

niedoborem rekombinacji homologicznej - 
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HRD (HRD, ang. homologous recombina-

tion deficient).

Mutacje patogenne w  genach BRCA1/2 są 

powszechnie znaną przyczyną niedoboru 

rekombinacji homologicznej. Ostatnie ba-

dania kliniczne wykazały jednakże znaczne 

zwiększenie odsetka pacjentek mogących 

odnieść korzyść terapeutyczną jeśli bada-

nie zostanie poszerzone poza rutynowe 

oznaczanie samych genów BRCA1/2. Nowe 

podejście diagnostyczne jest określane jako 

„panel genów HRR” i  „testy niestabilności 

genomowej HRD”.

Pierwsze z  nich („panel genów HRR”) to 

metoda polegająca na sekwencjonowaniu 

genów HRR w poszukiwaniu patogennych 

mutacji, które zakłócają funkcjonowanie 

szlaków naprawy DNA. Badanie określa się 

testem panelu genów HRR, który można 

uważać za testowanie mutacji powodują-

cych HRD. W  panelu oceniane są zmiany 

germinalne i somatyczne. Przykładowy pa-

nel NGS zawiera następujące geny: BRCA1, 

BRCA2, ATM, BARD1, BRIP1, CDK12, CHEK1, 

CHEK2, FANCD2, FANCL, MRE11, NBN, 

PALB2, POLD1, POLE, PPP2R2A, PTEN, 

RAD50, RAD51, RAD51B, RAD51C, RAD51D, 

RAD52, TP53, XRCC2. Taki panel NGS mie-

ści się w  ramach finansowania badań ge-

netycznych NFZ może być rozliczony jako 

zaawansowane badanie genetyczne.

Z  kolei „test niestabilności genomowej 

HRD” zakłada inne podejście tj. wykrywa-

nie i  ilościowe określenie aberracji geno-

mowych, które wynikają z utraty zdolności 

HRR i  są charakterystyczne dla fenotypu 

HRD. Panele NGS dedykowane do wykry-

wania tych zmian zawierają w sobie zwykle 

ocenę statusu genów z  panelu HRR i  jed-

nocześnie oceniają liczne aberracje geno-

mowe. W  związku ze złożonością badania 

i  koniecznością analizy bardzo dużej ilości 

danych metoda ta wymaga zastosowania 

wysokoprzepustowych sekwenatorów ge-

nomowych i  analizy dużej ilości danych. 

Koszt takiego badania jest bardzo wysoki 

i  obecnie waha się na poziomie 7 000 zł 

za jedno oznaczenie, co niestety znacznie 

przekracza możliwości sfinansowania ba-

dania przez NFZ.
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Projekt ustawy 
o jakości w opiece 
zdrowotnej 
i bezpieczeństwie 
pacjenta
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Wstęp 

W  dniu 22.07.2021 r. został opublikowany 

projekt ustawy o  jakości w  opiece zdro-

wotnej i  bezpieczeństwie pacjenta. Celem 

projektowanej regulacji jest wdrożenie roz-

wiązań prawnych, które w sposób komplek-

sowy i  skoordynowany określą zadania, 

obowiązki i uprawnienia poszczególnych 

podmiotów w  zakresie monitorowania, 

oceny i poprawy jakości. Jakość w opiece 

zdrowotnej ma być definiowana i mierzona 

przez wskaźniki odnoszące się do obsza-

rów: klinicznego, konsumenckiego oraz 

zarządczego, przy czym Minister Zdrowia 

określi zasady i tryb monitorowania jakości 

udzielanych świadczeń opieki zdrowotnej 

finansowanych ze środków publicznych 

w tych trzech obszarach. Dane z systemu ja-

kości mogą zostać wykorzystane przez Na-

rodowy Fundusz Zdrowia do finansowego 

motywowania podmiotów udzielających 

świadczeń opieki zdrowotnej finansowa-

nych ze środków publicznych do podnosze-

nia poziomu jakości.

Na tworzony system jakości w opiece zdro-

wotnej i  bezpieczeństwa pacjenta mają 

się składać:

1. autoryzacja,

2. wewnętrzny system zapewnienia ja-

kości i bezpieczeństwa,

3. akredytacja,

4. system świadczeń kompensacyjnych,

5. rejestry medyczne.

Autoryzacja

Nowym rozwiązaniem prawnym jest auto-

ryzacja rozumiana jako obligatoryjny sys-

tem oceny podmiotów wykonujących dzia-

łalność leczniczą w  rodzaju świadczenia 

szpitalne, która będzie warunkiem finanso-

wania ze środków publicznych działalności 

leczniczej w rodzaju świadczenia szpitalne. 

Uzyskanie autoryzacji przez danego świad-

czeniodawcę będzie uwarunkowane:

1. spełnianiem warunków realizacji 

świadczeń opieki zdrowotnej określo-

nych w tzw. rozporządzeniach koszy-

kowych oraz

2. prowadzeniem wewnętrznego syste-

mu zapewnienia jakości i bezpieczeń-

stwa.

Autoryzacja ma być udzielana w  odnie-

sieniu do zakładów leczniczych danego 

podmiotu leczniczego na okres pięciu 

lat, warunkiem będzie jednak spełnienie 

wszystkich kryteriów autoryzacji (w  tym 

wymagań dla świadczeń gwarantowanych, 

określonych w  tzw. rozporządzeniach ko-

szykowych). Natomiast spełnienie co naj-

mniej w 95% kryteriów autoryzacji pozwoli 

uzyskać tzw. autoryzację warunkową na 

okres roku. Kryteria autoryzacji i  sposoby 

ich oceny określi Minister Zdrowia.

Autoryzacja ma być udzielana przez dyrek-

torów oddziałów wojewódzkich NFZ na 

wniosek podmiotów podlegających auto-

ryzacji, w  drodze decyzji administracyj-

nej, która będzie ostateczna i  możliwa do 



56

podważenia w drodze wniesienia skargi do 

sądu administracyjnego. W  tej samej for-

mie rozstrzygana będzie odmowa udziele-

nia autoryzacji oraz cofnięcie autoryzacji.

Prezes NFZ będzie publikował na stronie 

podmiotowej Biuletynu Informacji Publicz-

nej NFZ listę podmiotów leczniczych wraz 

ze wskazaniem zakładów, którym udzielo-

no autoryzacji, odmówiono udzielenia au-

toryzacji oraz cofnięto autoryzację.

Wewnętrzny system zapewnienia jakości 

i bezpieczeństwa

Warunkiem autoryzacji ma być też opra-

cowanie, wdrożenie, utrzymanie i  uspraw-

nianie wewnętrznego system zapewnienia 

jakości i  bezpieczeństwa, przy czym ma 

być on obowiązkowy dla wszystkich pod-

miotów leczniczych wykonujących dzia-

łalność leczniczą w  rodzaju świadczenia 

szpitalne, niezależnie od faktu korzystania 

przez nie ze środków publicznych.

W  ramach systemu podmiot leczniczy 

m.in.:

1. wdraża rozwiązania służące identyfi-

kacji i zarządzaniu ryzykiem w zakresie 

świadczeń oraz określa kryteria i me-

tody potrzebne do zapewnienia sku-

tecznego nadzoru nad jakością i bez-

pieczeństwem udzielanych świadczeń 

zdrowotnych,

2. okresowo monitoruje i ocenia jakość 

i bezpieczeństwo udzielanych świad-

czeń zdrowotnych oraz podejmuje 

działania niezbędne dla poprawy ich 

jakości i bezpieczeństwa,

3. corocznie opracowuje i publikuje 

raport jakości obejmujący m.in. in-

formacje o: liczbie zgłoszonych nie-

zgodności i zdarzeń niepożądanych ze 

względu na ocenę ciężkości i prawdo-

podobieństwo ich wystąpienia, liczbie 

przeprowadzonych analiz przyczyn 

źródłowych, liczbie i sposobie wdrożo-

nych wniosków wynikających z prze-

prowadzonych analiz oraz wyniki 

badań opinii i doświadczeń pacjentów 

(badanie powinno być przeprowadzo-

ne po wypisie pacjenta z podmiotu 

leczniczego),

4. opracowuje standardowe procedury 

postępowania (SOP) w ramach funk-

cjonowania podmiotu leczniczego 

oraz monitoruje niezgodności z SOP, 

w tym: zgłaszanie niezgodności oso-

bie odpowiedzialnej oraz prowadzenie 

analiz występowania niezgodności,

5. monitoruje zdarzenia niepożądane, 

w tym: identyfikuje, zgłasza i rejestru-

je zdarzenia niepożądane, prowadzi 

analizy zdarzeń niepożądanych oraz 

wdraża wnioski z analiz,

6. identyfikuje priorytetowe obszary do 

poprawy jakości i bezpieczeństwa 

świadczeń oraz wdraża niezbędne 

działania w tym zakresie,

7. zapewnia szkolenia dla personelu oraz 

prowadzi badania opinii i doświad-

czeń pacjentów na podstawie kwe-

stionariusza oraz zapewnia publikację 

w raporcie jakości.
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System ma być dwupoziomowy:

•	 wewnętrzny – prowadzony przez podmiot 

leczniczy prowadzący szpital,

•	 zewnętrzny (rejestr zdarzeń niepożąda-

nych) – prowadzony przez NFZ.

Po stronie podmiotu leczniczego obo-

wiązki będą podzielone pomiędzy:

•	 kierownika podmiotu leczniczego – osobę 

odpowiedzialną za prowadzenie syste-

mu, w tym: prowadzenie rejestru zdarzeń 

niepożądanych, zgłaszanie zdarzeń nie-

pożądanych do NFZ oraz publikowanie 

wyników badań, opinii i doświadczeń 

pacjentów oraz raportów jakości, a także 

zapewnienie niezbędnych środków, zaso-

bów i informacji do monitorowania jakości 

i bezpieczeństwa udzielanych świadczeń 

zdrowotnych;

•	 personel podmiotu leczniczego – od-

powiedzialny za identyfikowanie oraz 

zgłaszanie osobie odpowiedzialnej: nie-

zgodności z SOP lub zdarzeń niepożąda-

nych (zgłoszenia mogą być dokonywane 

również anonimowo); zgłoszenie zdarzenia 

niepożądanego nie stanowi podstawy do 

wszczęcia wobec osoby, która tego zgło-

szenia dokonała, postępowania dyscypli-

narnego, postępowania w sprawie o wy-

kroczenie lub postępowania karnego,

•	 zespoły dokonujące oceny i analizy nie-

zgodności lub zdarzeń niepożądanych 

przy zapewnieniu anonimizacji danych 

osobowych pacjentów, osób uczestniczą-

cych w zdarzeniu i osób, które zgłaszają 

niezgodność lub zdarzenie niepożądane; 

zespół ocenia zdarzenia niepożądane i kla-

syfikuje je według skali ich ciężkości lub 

stopnia prawdopodobieństwa.

Zgłaszanie zdarzeń niepożądanych do NFZ 

odbywać się będzie za pomocą systemu 

teleinformatycznego. Prezes NFZ, po doko-

naniu analizy zgłoszeń i przesłanych analiz 

przyczyń źródłowych, opracuje i opublikuje 

na swojej stronie internetowej analizy, ra-

porty i rekomendacje bezpieczeństwa.

Akredytacja w ochronie zdrowia

Projekt ustawy zakłada uchylenie ustawy 

z 6.11.2008 r. o akredytacji w ochronie zdro-

wia (Dz.U. z  2016 r. poz. 2135) i  zniesienie 

Centrum Monitorowania Jakości w Ochro-

nie Zdrowia oraz utworzenie nowego sys-

tem akredytacji w  ochronie zdrowia, reali-

zowanego przez Prezesa NFZ. Akredytacji, 

na wniosek podmiotu wykonującego dzia-

łalność leczniczą, dotyczącego jednego ze-

stawu standardów akredytacyjnych, udzie-

lać będzie Prezes NFZ na okres czterech lat 

w  formie certyfikatu akredytacyjnego, dla 

zakresów działalności leczniczej, dla któ-

rych Minister Zdrowia zatwierdził i  opubli-

kował standardy akredytacyjne.

Prezes NFZ będzie opracowywał projekt 

standardów akredytacyjnych dla określo-

nych działów tematycznych (oraz ich ak-

tualizację nie rzadziej niż raz na pięć lat od 

daty ogłoszenia), a następnie przedstawiał 

do zaopiniowania Radzie Akredytacyjnej, 

a po uzyskaniu jej opinii – przedstawiał do 

zatwierdzenia Ministrowi Zdrowia. Warun-
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kiem udzielenia akredytacji podmioto-

wi leczniczemu będzie przeprowadzenie 

przez Prezesa NFZ procedury oceniającej 

spełnienie standardów akredytacyjnych, 

obejmującej: ocenę formalną wniosku, 

przeprowadzenie przeglądu akredytacyj-

nego (oceny spełnienia standardów akre-

dytacyjnych w  podmiocie wnioskującym) 

oraz sporządzenie raportu z  przeglądu 

akredytacyjnego.

Procedura oceniająca będzie przeprowa-

dzana nie później niż po upływie 12 miesię-

cy od dnia złożenia wniosku spełniającego 

wszystkie wymogi formalne, przy czym 

w  przypadku podmiotów wielolokalizacyj-

nych na procedurę oceniającą może skła-

dać się więcej niż jeden przegląd akredy-

tacyjny, zależenie od lokalizacji i  struktury 

organizacyjnej podmiotu wnioskującego.

Najistotniejsze znaczenie mają nowe, wyż-

sze wymagania, które warunkują udziela-

nie akredytacji:

1. uzyskanie oceny akredytacyjnej na 

poziomie co najmniej 75% maksymal-

nej możliwej do uzyskania sumy ocen 

poszczególnych standardów akredy-

tacyjnych ogółem oraz

2. uzyskanie co najmniej 50% maksymal-

nej możliwej do uzyskania sumy ocen 

poszczególnych standardów akredy-

tacyjnych dla każdego działu tema-

tycznego, oraz

3. spełnienie standardów akredytacyj-

nych obligatoryjnych.

W  uzasadnionych przypadkach w  okresie 

ważności akredytacji Minister Zdrowia bę-

dzie mógł zlecić Prezesowi NFZ przepro-

wadzenie wizyty kontrolnej. W  przypadku 

stwierdzenia niespełniania przez podmiot 

standardów akredytacyjnych Prezes NFZ 

wycofa akredytację (w  formie decyzji ad-

ministracyjnej). Zakres akredytacji będzie 

mógł zostać zmieniony, na wniosek pod-

miotu wykonującego działalność leczniczą, 

w  odniesieniu do którego udzielono akre-

dytacji, w przypadku zmiany zakresu dzia-

łalności podmiotu. Dotychczas wydane cer-

tyfikaty akredytacyjne zachowają moc.

Rejestry medyczne

Projekt wprowadza też zmiany do usta-

wy z  28.04.2011 r. o  systemie informacji 

w ochronie zdrowia (Dz.U. z 2021 r. poz. 666) 

w  zakresie tworzenia, finansowania i  nad-

zoru nad prowadzeniem rejestrów medycz-

nych:

1. zobowiązuje usługodawców do za-

pewnienia, aby ich systemy teleinfor-

matyczne identyfikowały się wobec 

systemów teleinformatycznych innych 

usługodawców oraz porozumiewały 

się z tymi systemami teleinformatycz-

nymi w sposób bezpieczny, zgodnie 

z wymogami dotyczącymi wspólnych 

i bezpiecznych otwartych standardów 

komunikacji; 

2. przyznaje Ministrowi Zdrowia prawo 

określenia szczegółowych wymogów 

dotyczących wspólnych i bezpiecz-

nych otwartych standardów komu-
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nikacji między systemami teleinfor-

matycznymi usługodawców oraz 

wyrobami medycznymi stanowiącymi 

oprogramowanie, w tym co do identy-

fikowalności procesów przekazywania 

danych, wymogów dotyczących inter-

fejsów dostępowych, a także certyfika-

tów uwierzytelniających,

3. przyznaje kompetencję do wniosko-

wania o utworzenie rejestru medycz-

nego także medycznym towarzy-

stwom naukowym,

4. nakłada na podmioty wnioskujące 

o utworzenie rejestru medycznego 

obowiązek opracowania oceny skut-

ków przetwarzania danych, wymaga-

nej przez rozporządzenie Parlamentu 

Europejskiego i Rady (UE) 2016/679 

z 27.04.2016 r. w sprawie ochrony osób 

fizycznych w związku z przetwarza-

niem danych osobowych i w sprawie 

swobodnego przepływu takich da-

nych oraz uchylenia dyrektywy 95/46/

WE (ogólne rozporządzenie o ochro-

nie danych) (Dz.Urz. UE L 119, s. 1) – da-

lej RODO,

5. aktualizuje zakres analizy potrzeb 

utworzenia rejestru m.in. poprzez 

wskazanie celu utworzenia rejestru 

medycznego oraz oceny możliwości 

integracji rejestru z danymi przekazy-

wanymi przez podmioty realizujące 

świadczenia opieki zdrowotnej do 

NFZ,

6. wprowadza możliwość udzielenia do-

tacji celowej NFZ na zadania związane 

z rejestrami medycznymi,

7. nakłada na podmiot prowadzący re-

jestr medyczny coroczny obowiązek 

przedstawienia i udostępnienia rapor-

tu analitycznego, obejmującego m.in.: 

analizę efektów i korzyści wynikają-

cych z wdrożenia rejestru oraz ocenę 

przydatności rejestru,

8. zobowiązuje usługodawców oraz pod-

mioty prowadzące rejestry publiczne 

lub rejestry medyczne do nieodpłat-

nego przekazywania danych do re-

jestrów medycznych, prowadzonych 

przez Ministra Zdrowia,

9. upoważnia podmioty prowadzące 

rejestry medyczne do przetwarzania 

danych osobowych i jednostkowych 

danych medycznych przetwarzanych 

w SIM, dziedzinowych systemach tele-

informatycznych i rejestrach medycz-

nych w zakresie zadań wykonywanych 

przez te podmioty, w związku z ko-

niecznością zapewnienia kompletno-

ści rejestrów medycznych,

10. nakłada na podmioty prowadzące 

rejestry medyczne obowiązek prze-

prowadzania, raz na trzy lata, oceny 

skutków dla ochrony danych, zgodnie 

z art. 35 RODO,

11. tworzy Radę Rejestrów Medycznych 

przy Ministrze Zdrowia, do której kom-

petencji będzie należało m.in.:

•	 opiniowanie wniosków o utworzenie reje-

strów medycznych,

•	 przeprowadzenie analizy potrzeb utworze-

nia rejestru medycznego,

•	 rekomendowanie Ministrowi Zdrowia 

utworzenie rejestru medycznego,
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•	 przedstawianie stanowisk i opinii w spra-

wach dotyczących rejestrów medycznych,

•	 realizacja innych zadań zleconych przez 

ministra właściwego do spraw zdrowia.

Kompensacja szkód wynikająca ze 

zdarzeń medycznych

Projekt zmienia też przepisy ustawy 

z 6.11.2008 r. o prawach pacjenta i Rzeczni-

ku Praw Pacjenta (Dz.U. z 2020 r. poz. 849 

ze zm.) – zamiast rozpoznawania spraw 

pomiędzy pacjentami i  szpitalami przez 

Wojewódzkie Komisje do Spraw Zdarzeń 

Medycznych wprowadza dwuinstancyj-

ny, administracyjny system rekompensaty 

szkód z  tytułu zdarzeń medycznych, ob-

sługiwany przez Rzecznika Praw Pacjenta 

(RPP). Projekt rozszerza definicję zdarzenia 

medycznego, którym będzie zdarzenie nie-

pożądane skutkujące:

1. zakażeniem pacjenta biologicznym 

czynnikiem chorobotwórczym, o ile 

było ono możliwe do uniknięcia, albo

2. uszkodzeniem ciała, rozstrojem zdro-

wia lub śmiercią pacjenta, o ile z wy-

sokim prawdopodobieństwem mogły 

być one następstwem:

•	 nieprawidłowej lub opóźnionej diagnozy,

•	 leczenia niezgodnego z aktualną wie-

dzą medyczną lub bez zachowania 

należytej staranności albo też jeśli 

uszkodzenia ciała, rozstroju zdrowia lub 

śmierci pacjenta można było uniknąć 

w przypadku zastosowania innej meto-

dy leczenia,

•	 nieprawidłowego zastosowania produk-

tu leczniczego,

•	 wady lub nieprawidłowego zastosowa-

nia wyrobu medycznego.

Ustalenie, czy doszło do zdarzenia, ma 

następować bez orzekania o  winie oraz 

z  jednoczesnym wskazaniem wysoko-

ści należnego z  tego tytułu świadczenia 

kompensacyjnego. Wysokość świadczenia 

kompensacyjnego z tytułu jednego zdarze-

nia medycznego w odniesieniu do jednego 

wnioskodawcy ma wynosić w przypadku:

1. zakażenia biologicznym czynnikiem 

chorobotwórczym, uszkodzenia ciała 

lub rozstroju zdrowia – od 2 000 zł do 

200 000 zł,

2. śmierci pacjenta – od 20 000 zł do 

100 000 zł.

Podstawę wszczęcia postępowania będzie 

stanowił wniosek o przyznanie świadczenia 

kompensacyjnego, składany przez wnio-

skodawcę do RPP, nie później niż w termi-

nie roku od dnia, w którym wnioskodawca 

dowiedział się o  zakażeniu, uszkodzeniu 

ciała lub rozstroju zdrowia albo o  śmierci 

pacjenta, jednakże termin ten nie może być 

dłuższy niż trzy lata od dnia, w którym na-

stąpiło zdarzenie skutkujące zakażeniem, 

uszkodzeniem ciała lub rozstrojem zdrowia 

albo śmiercią pacjenta. 
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Podsumowanie 

Projekt ustawy stanowi propozycję kom-

pleksowego uregulowania kwestii związa-

nych z  jakością w  jednym akcie prawnym. 

Nie budzi wątpliwości wdrożenie autory-

zacji, której celem jest ocena spełniania 

przez podmiot leczniczy wymagań wyni-

kających z tzw. rozporządzeń koszykowych 

(co powinno mieć miejsce już obecnie), 

uzupełnionej o wewnętrzny system zapew-

nienia jakości i  bezpieczeństwa (który sta-

nie się obligatoryjny). Podobnie nowy sys-

tem orzekania o  zdarzeniach medycznych 

może znacznie przyśpieszyć rozpoznawa-

nie sporów (zwłaszcza rozpoznawanych 

dotychczas w sądach) oraz ograniczyć wy-

datki podmiotów leczniczych z tego tytułu 

poprzez ich finansowanie z  Medycznego 

Funduszu Gwarancyjnego.

Najwięcej kontrowersji budzi likwidacja 

Centrum Monitorowania Jakości w Ochro-

nie Zdrowia i przejęcie kompetencji akredy-

tacyjnych przez NFZ. Akredytacja nie służy 

ocenie spełniania minimalnych wymagań, 

lecz podnoszeniu jakości udzielanych 

świadczeń oraz szkoleniu personelu. Nie 

chodzi tylko o to, że podmiot, który ma pre-

miować finansowo spełnianie wymagań 

jakościowych, sam będzie oceniał poziom 

spełniania standardów akredytacyjnych 

(jakościowych), nie mając doświadczenia 

w  tym zakresie. Istnieje ryzyko konfliktu 

interesów w sytuacji, gdy przegląd akredy-

tacyjny prowadzony przez NFZ (nieróżnią-

cy się zasadniczo od kontroli prowadzonej 

przez NFZ) wskaże na braki w  spełnianiu 

minimalnych wymagań – w takim przypad-

ku NFZ powinien przecież stosować instru-

menty prawne właściwe dla płatnika, co 

kłóci się z  rolą podmiotu oceniającego ja-

kość. Również dyskusyjne jest raportowanie 

zdarzeń niepożądanych do NFZ. Zgłaszanie 

działań niepożądanych, przy jednoczesnym 

zniesieniu odpowiedzialności dyscyplinar-

nej i  karnej z  tego tytułu, ma służyć pod-

niesieniu jakości poprzez podjęcie dzia-

łań służących poprawie jakości udzielania 

świadczeń na przyszłość. Istnieje ryzyko, że 

NFZ może np. wykorzystać zgłoszenie dzia-

łań niepożądanych w celu typowania pod-

miotów leczniczych do kontroli. Rozwiąza-

nie to może okazać się więc kontrskuteczne 

– większa lub mniejsza liczba działań niepo-

żądanych nie wynika tylko z jej rzeczywistej 

liczby, ale też z liczby zgłoszeń, która może 

zmniejszyć się, jeżeli grozić to może karami 

lub utratą kontraktu z NFZ.




