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Medycyna personalizowana jest koncepcjg postepowania diagnostyczno — terapeutycznego
wykorzystujgcg nowoczesne techniki molekularne i genetyczne oraz oparte na nich metody
leczenia ukierunkowanego. Dzieki tej wiedzy mozliwe jest dobranie odpowiednich terapii do
okreslonych grup pacjentow. Podstawg medycyny personalizowanej sg badania nad ludzkim
genomem i wykorzystanie wiedzy z zakresu takich dziedzin genetyki jak genomika, proteomika i
metabolomika nazywanych czesto diagnostykg multi-omiczng. Terapie personalizowang mozna
okresli¢ jako dopasowanie leku do okreslonego pacjenta — ,The right drug for the right patient at
the right time and in the right dose”. Zastosowanie precyzyjnych metod diagnostycznych pozwala
z jednej strony na doktadne okreslenie celow molekularnych a z drugiej dobor odpowiedniej tera-
pii ukierunkowanej na ten cel. Personalizacja postepowania diagnostyczno — terapeutycznego
jest szansg na przetamanie impasu w jakim znalazta sie konwencjonalna medycyna. Nowa-
torskie podejscie do terapii jest mozliwe rowniez dzieki implementacji innowacyjnych technik
biotechnologii i bioinformatyki do praktyki klinicznej, co wymusza konieczno$é wykorzystania
systemoéw informatycznych pozwalajgcych na gromadzenie i analize tzw. ,big data”.

Powyzsza koncepcja medycyny personalizowanej jest coraz bardziej powszechna na catym Swie-
cie w tym rowniez w Polsce. Dane multiomiczne w potgczeniu danymi klinicznymi gromadzony-
mi w bazach powigzanych z systemem ochrony zdrowia pozwalajg na szerokg analize materiatu
klinicznego i wykorzystanie danych do tworzenia nowych technik diagnostycznych jak rowniez
ocene skutecznosci populacyjnej leczenia precyzyjnego. Tworzenie platform wspoétpracy kreujg
rowniez osrodki akademickie i instytuty naukowe w oparciu o posiadane zasoby nowoczesnych
laboratoriow diagnostycznych powalajgce efektywnie wykorzysta¢ materiat biologiczny zgroma-
dzony w wyniku wspotpracy z klinicystami. Jest to jedna z fundamentalnych aktywnosci medycyny
personalizowanej dajgca podstawe rozwoju medycyny translacyjnej. Odpowiednia diagnostyka
i wiasciwe leczenie pacjenta w okreslonym czasie to synteza idei medycyny personalizowanej
— dominujacego kierunku rozwoju nauk medycznych. Terapie personalizowane stanowig niemal
50% wszystkich badan klinicznych i ponad 70% obecnie rozwijanych lekow onkologicznych. Sto-
sowanie medycyny personalizowanej w praktyce pozwala m.in. na redukcje kosztow opieki zdro-
wotnej, poprawe skutecznosci leczenia, wczesniejszg diagnoze i zmniejszenie ryzyka choroby.

Podstawowym warunkiem stosowania medycyny personalizowanej w naszym systemie opieki
zdrowotnej jest przede wszystkim powszechna dostepnosc¢ i wysoka jakos¢ diagnostyki pato-
morfologicznej i genetycznej, w tym jej wiasciwe finansowanie. Zarzgdzenie Prezesa Narodo-
wego Funduszu Zdrowia z dnia 30 grudnia 2016 otworzyto nowe mozliwosci finansowania dia-
gnostyki genetycznej nowotwordw i stanowi niezwykle wazny krok dla zwiekszenia dostepnosci
chorych do diagnostycznych badan genetycznych.

Niemniej jednak jest wiele obszarow wymagajagcych aktywnych dziatan takich jak brak kryteriow
jakosci w kontraktowaniu ustug diagnostyki genetycznej przez szpital, umozliwiajgcych pozyski-
wanie trafnych i klinicznie uzytecznych diagnoz, wprowadzenie standardéw jakosci genetycznej
diagnostyki laboratoryjnej dla medycznych laboratoriéw diagnostycznych wykonujgcych diagno-
styke nowotworow czy opracowanie wzorcowego modelu wspotpracy patomorfologa, biologa
molekularnego oraz lekarza-klinicysty.




Z drugiej strony nalezy mie¢ na uwadze, ze dane genetyczne o tak duzej skali zmieniajg nasze
rozumienie chorob nowotworowych, choréb neurodegeneracyjnych, czy tez choréb rzadkich.
W sytuacji, w ktorej ocena cech genetycznych staje sie podstawg postepowania medycznego,
a biotechnologia jest filarem strategii nowoczesnego rozwoju polskiej gospodarki, zaangazowa-
nie srodowisk naukowych we wspotpracy z klinicystami ma szczegdélne znaczenie — szczegdlnie
dla rozwoju medycyny translacyjne;.

Nowy model finansowania diagnostycznych badan genetycznych w chorobach nowotworowych
wprowadzony od stycznia 2017 jest oparty o rozliczenie swiadczen w zaleznosci od zastosowa-
nej technologii diagnostycznej. Zarzadzenie Prezesa Narodowego Funduszu Zdrowia w sprawie
okreslenia warunkdéw zawierania i realizacji uméw w rodzaju leczenie szpitalne (z pézn. zm.)
umozliwia rozliczenie badan genetycznych w chorobach nowotworowych w czternastu zakre-
sach. Pierwotnie rozliczenie wigzato sie z koniecznoscig hospitalizacji pacjenta, w trakcie ktorej
pobrany zostat materiat do wykonania badania diagnostycznego. Jednak juz z poczatkiem 2018
roku wprowadzono mozliwos¢ rozliczania diagnostycznych badan genetycznych w trybie ambu-
latoryjnym wykonanych z materiatu archiwalnego pobranego rowniez u innych swiadczeniodaw-
cow.

Niezaleznie od powyzszego nadal istnieje mozliwos¢ rozliczania badan genetycznych w ramach
zawartej umowy z NFZ w rodzaju $wiadczenia zdrowotne kontraktowane odrebnie. W katalogu
zakresow w rodzaju swiadczenia zdrowotne kontraktowane odrebnie umieszczono produkty:
,kompleksowa diagnostyka genetyczna choréb nowotworowych” oraz ,kompleksowa diagnostyka
genetyczna chordb nienowotworowych z uwzglednieniem cytogenetycznych badari molekular-
nych”. Obecnie $wiadczenia te sg finasowanie w ryczatcie. Warunki realizacji powyzszych ustug
medycznych opisano w zatgczniku nr 2 rozporzadzenia Ministra Zdrowia w sprawie Swiadczen
gwarantowanych z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej cz. | lit. M Ip. 913-916.

W zwigzku z wprowadzonym nowym modelem finansowania Polska Koalicja Medycyny Perso-
nalizowanej przeprowadzita analize danych dotyczgcych realizacji badan genetycznych w choro-
bach nowotworowych w umowie w rodzaju leczenie szpitalne, jak réwniez w umowie w rodzaju
Swiadczenia odrebnie kontraktowane w latach 2017-2019. Dane do analizy zostaty przekazano
w postaci zdepersonalizowanej przez Centrale NFZ na podstawie zgody udzielonej przez Preze-
sa NFZ, w formie plikow Excel wygenerowanych z centralnego systemu informatycznego, elek-
tronicznego systemu sprawozdawania i rozliczania Swiadczen opieki zdrowotnej finansowanych
ze srodkow publicznych przekazywanych przez swiadczeniodawcow do bazy NFZ — kosztow
leczenia pacjenta.



Udostepnione informacje odnoszg sie do zestawow swiadczen obejmujgcych nastepujgce bada-
nia genetyczne:

»

»

»

»

»

»

Podstawowe badania genetyczne w chorobach nowotworowych
Ztozone badania genetyczne w chorobach nowotworowych
Zaawansowane badania genetyczne w chorobach nowotworowych
Badanie genetyczne materiatu archiwalnego

Kompleksowa diagnostyka genetyczna chorob nowotworowych

Kompleksowa diagnostyka genetyczna chorob nienowotworowych z uwzglednieniem
cytogenetycznych badan molekularnych

Celem analizy byta ocena wptywu zmiany modelu finansowania na dostepnos¢ diagnostycznych
badan genetycznych. W raporcie uwzgledniono wytgcznie badania genetyczne, ktoére zrealizowa-
no i sfinansowano w ramach zawartych przez swiadczeniodawcéw umow z Narodowym Fun-
duszem Zdrowia. Dodatkowo podjeto analize dostepnosci pacjenta do leczenia innowacyjnego
w ramach programow lekowych. W badaniu uwzgledniono wytgcznie badania genetyczne, ktore
zrealizowano i sfinansowano przez publicznego ptatnika.
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Zgodnie z nowymi zasadami rozliczania swiadczen badan genetycznych w umowie w rodzaju
leczenie szpitalne mozliwe jest finansowanie diagnostyki molekularnej w zaleznosci od pono-
szonych kosztow. W zatgczniku nr 7 Wykazie badan genetycznych w chorobach nowotworowych
umieszczono zalecenia postepowania diagnostycznego w nowotworach ztosliwych rekomen-
dowane przez polskie towarzystwa naukowe oraz wytyczne ekspertow w dziedzinie genetyki
onkologicznej. Przedstawione zakresy metodyczne wykonywanych badan genetycznych podzie-
lono na trzy kategorie w zaleznosci od ztozonosci uzytych technik biologii molekularnej. Zakresy
badan genetycznych podzielono na badania proste, ztozone i zaawansowane.

Zatgcznik 7. Wykaz badari genetycznych w chorobach nowotworowych

Wykaz badan genetycznych w chorobach nowotworowych
(ICD-10: C15-C20, C34, C38, C40, C41, C43, C47,C48, C49, C50, C56, C57, C64, C69, C70, C71,C72, C73,
C74,C82, C83, C85, €88, C90.0, C90.1, C90.2, C91.0, C91.1, C 92.0, C92.1, C93.1, D33, D45, D46, D47,

Zakres badan

D76 — z rozszerzenieniami do pieciu znakdw)

Kategoria szczegotowa

genetycznych

Proste
badanie genetyczne

1.1. Analiza kariotypu w komarkach nowotworowych przy uzyciu jednej
metody prazkowej

1.2. FISH?/ISH?) (fluorescencyjna hybrydyzacja in situ) do komdrek
nowotworowych z zastosowaniem jednej sondy DNA lub sondy z zesta-
wem kontrolnym

1.3. Prosty test — badanie molekularne

Analiza jednej lub kilku mutacji wykrywanych w od jednego do 6 ampli-
kondw przy uzyciu reakcji PCR1)/ sekwencjonowania Sangera / prostych
zestawow diagnostycznych

lub analiza ekspresji / obecnosci genu lub kilku genéw (w tym genow
fuzyjnych) przy uzyciu metody real-time PCR (RQ-PCR).

Ztozone
badanie genetyczne

2.1. Analiza kariotypu w komorkach nowotworowych przy uzyciu dwu
lub kilku metod prazkowych

2.2. Analiza kariotypu w komorkach nowotworowych przy uzyciu jednej
metody prazkowej z réwnolegta analizg FISH? z uzyciem 1-2 sond lub
z prostym badaniem molekularnym

2.3 FISH2)/ISH3) do komdrek nowotworowych z zastosowaniem zesta-
wu sond (od 2 do 3 sond)

2.4. FISH2) do komdrek nowotworowych z zastosowaniem zestawu
sond (od 1 do 2 sond) z réwnolegta analiza kariotypu lub z prostym
badaniem molekularnym

2.5. C-1g-FISH?) (Cytoplasmic Immunoglobulin FISH) ocena statusu
kilku genéw w wyodrebnionej populacji plazmocytéw (zestaw sond
zgodnie z zaleceniami klinicznymi)




2.6. Ztozony test — badanie molekularne

Analiza 6-40 amplikonow metoda sekwencjonowania Sangera lub NGS

lub analiza przy uzyciu prostej reakcji PCR1) z dodatkowym zastosowa-
niem Southern Blot

lub badanie mutacji dynamicznych

lub analiza duplikacji/delecji

lub analiza metylacji

3.1. Analiza kariotypu w komorkach nowotworowych przy uzyciu jednej
Zaawansowane badanie metody prazkowej z rownolegtymi badaniami analiza FISH z uzyciem
genetyczne >2 sond lub z badaniem molekularnym (2 proste lub 1 ztoZone badanie
molekularne)

3.2. FISH/ISH?:3) do komdrek nowotworowych z zastosowaniem zesta-
wu co najmniej 4 sond lub z zastosowaniem co najmniej 3 4) sond
z rownolegtym badaniem molekularnym

3.3.Test zaawansowany — badanie molekularne

Profil ekspresji genéw GEP (Gene Expresion Profiling) — rézne zestawy
diagnostyczne dedykowane poszczegdlnym nowotworom

lub sekwencjonowanie NGS (powyzej 40 amplikonow)

1) badanie metoda PCR lub modyfikacjami tej metody (RT-PCR, RQ-PCR, nested-PCR, real time PCR i inne)

2) oznaczenie FISH uzyte w tabeli oznacza fluorescencyjna hybrydyzacja in situ

3) oznaczenie ISH uzyte w tabeli oznacza niefluorescencyjna hybrydyzacja in situ (np. CISH, SISH i metody

pokrewne)

4) w NDRP: 2 (dwu) sond o ile w réwnolegtym badaniu molekularnym nie stwierdzono klinicznie istotnych

mutacji i w badaniu immunohistochemicznym potwierdzono obecnosc¢ istotnego klinicznie biatka fuzyjnego

W 2017 dodano nowe produkty rozliczeniowe w katalogu 1c¢ (do sumowania)' w umowie leczenie
szpitalne, ktére pozwalajg sfinansowac wykonane diagnostyczne badania genetyczne z materia-
tu pobranego w trakcie hospitalizacji oraz z materiatu archiwalnego:

» Podstawowe badania genetyczne w chorobach nowotworowych
» (kod 5.53.01.0005001) - refundacja 649 zt

» Ztozone badania genetyczne w chorobach nowotworowych
» (kod 5.53.01.0005002) - refundacja 1 298 zt

» Zaawansowane badania genetyczne w chorobach nowotworowych
» (kod 5.53.01.0005003) - refundacja 2 434 zt

Finansowanie diagnostycznych badan genetycznych w chorobach nowotworowych oparte
o rozliczenie $wiadczen w zaleznosci od zastosowanej technologii diagnostycznej poczgtkowo
wigzato sie z koniecznoscig hospitalizacji pacjenta, w trakcie ktérej pobrany zostat materiat do

1. Zarzgdzenie nr 184/2019/DS0Z Prezesa Narodowego Funduszu Zdrowia, ze zm.



wykonania badania. Jednak juz z poczatkiem 2018 roku wprowadzono mozliwos¢ rozliczania
diagnostycznych badan genetycznych w trybie ambulatoryjnym, wykonanych z materiatu archi-
walnego pobranego réwniez u innych swiadczeniodawcéw. Nalezy pamietac, ze badania gene-
tyczne w chorobach nowotworowych mozna rowniez rozliczy¢ w pakiecie onkologicznym jako
Swiadczenia nielimitowane.

W ponizszych analizach brano pod uwage nastepujace produkty rozliczeniowe w ramach umowy
w rodzaju Swiadczenia zdrowotne kontraktowane odrebnie:

» kompleksowa diagnostyka genetyczna choréb nowotworowych
- refundacja 532,51 pkt.

» kompleksowa diagnostyka genetyczna chordb nienowotworowych
- refundacja 1 065,02 pkt.

Rysunek nr 1. Schemat produktéw rozliczeniowych.

Umowa leczenie szpitalne

5.53.01.0005001
Podstawowe badanie genetyczne w chorobach nowotworowych

5.53.01.0005002 .
Ztozone badanie genetyczne w chorobach nowotworowych Analizowane

5.53.01.0005003 produkty
Zaawansowane badanie genetyczne w chorobach nowotworowych

Umowa swiadczenia zdrowotne kontraktowane odrebnie

5.10.00.0000041
Kompleksowa diagnostyka genetyczna choréb nowotworowych

5.10.00.0000043
Kompleksowa diagnostyka genetyczna chordb nienowotworowych
z uwzglednieniem cytogenetycznych badan molekularnych

rozliczeniowe



Zestawienia
zrealizowanych
badan
genetycznych

w ramach umow
zawartych z NFZ



W latach 2017-2019 sprawozdano i rozliczono tacznie 150 655 badan genetycznych, w umowie
w rodzaju leczenie szpitalne oraz w umowie w rodzaju $wiadczenia zdrowotne kontraktowane
odrebnie — w chorobach nowotworowych i nienowotworowych. W roku 2017 byto to 20 167,
w 2018 roku to 27 378, a w 2019: 103 110 badan genetycznych.

Wykres nr 1. Laczna liczba sprawozdanych i rozliczonych badar genetycznych w chorobach no-
wotworowych i nienowotworowych.
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Uwage zwraca istotny wzrost swiadczen sfinansowanych w 2019 roku tj. 103 110 badan gene-
tycznych (Wykres nr 1). Szczegdtowa analiza wykazata, ze wzrost liczby sprawozdanych badan
genetycznych dotyczyt przede wszystkim produktu rozliczeniowego ,kompleksowej diagnostyki
genetycznej”.

Tabela nr 1. taczna liczba badar genetycznych w chorobach nowotworowych i nienowotworo-
wych sfinansowanych przez publicznego ptatnika w okresie od 2017-2019 roku.

Liczba sprawozdanych badan genetycznych 2017 2018 2019 Razem
Umowa leczenie szpitalne 6 894 13488 20787 41169
Umowa $wiadczenia zdrowotne kontraktowane odrebnie 13273 13890 82323 109486

20167 27378 103110 150 655

Na wykresie nr 2 przedstawiono dane dotyczgce liczby sprawozdanych i rozliczonych badan
genetycznych w umowie swiadczenia zdrowotne kontraktowane. Liczba badan genetycznych
w roku 2017 z 13 273 wzrosta do 82 323 w 2019 roku.

Wykres nr 2. Analiza liczby badari genetycznych wykonanych w ramach umowy swiadczenia zdro-
wotne kontraktowane odrebnie.
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W roku 2019 wykonano 82 323 diagnostycznych badan genetycznych w ramach umowy swiad-
czenia zdrowotne kontraktowane odrebnie, w tym sprawozdano nastepujgce produkty rozlicze-
niowe:

» kompleksowg diagnostyke genetyczng chordb nowotworowych,

» kompleksowg diagnostyke genetyczng chordb nienowotworowych.

Wykres nr 3. Analiza liczby badar genetycznych sfinansowanych w umowie swiadczenia zdrowot-
ne kontraktowane odrebnie z podziatem na produkty rozliczeniowe.

I 5.10.00.0000041 Kompleksowa diagnostyka I 5.10.00.0000043 Kompleksowa diagnostyka genetyczna
genetyczna choréb nowotworowych choréb nienowotworowych z uwzglednieniem cytogene-
tycznych badar molekularnych
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Na wykresie nr 3 przedstawiono podziat zrealizowanych badan genetycznych w umowie swiad-
czenia zdrowotne kontraktowane odrebnie wg produktow rozliczeniowych. W 2019 zdecydowa-
nie wzrosta liczba badan rozliczonych w chorobach nienowotworowych.

W dalszej czesci raportu nie analizowano zatem produktu rozliczeniowego Kompleksowa diagno-
styka genetyczna chordob nienowotworowych z uwzglednieniem cytogenetycznych badarn mole-
kularnych, ktory jest dedykowany wytgcznie diagnostyce choréb nienowotworowych Uwzgled-
niono jedynie diagnostyczne badania genetyczne w chorobach nowotworowych zrealizowane
w ramach umowy w rodzaju leczenie szpitalne oraz umowy Swiadczenia zdrowotne kontrakto-
wane odrebnie.
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taczna liczba sprawozdanych i rozliczonych diagnostycznych badan genetycznych w chorobach
nowotworowych w latach 2017-2019 wynosi 114 260 (z wytaczeniem diagnostyki kompleksowej
choréb nienowotworowych). Badania te zostaty rozliczone w umowie leczenie szpitalne oraz
w umowie w rodzaju $wiadczenia odrebnie kontraktowane odpowiednio 41 16973 091 (Wykres
nr 4). W kolejnych latach analizowanego okresu nastepowat wzrost liczby sfinansowanych
badan genetycznych (Wykres nr 5). W 2019 taczna liczba rozliczonych badan wynosita juz 67
184, o wartosci 50 183 655 zt (Wykres nr 6).

Wykres nr 4. Laczna liczba badari genetycznych w chorobach nowotworowych sfinansowanych
w ramach umowy w rodzaju lecznictwo szpitalne i umowy w rodzaju Swiadczenia odrebnie kon-
traktowane w latach 2077-20179.
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Wykres nr 5. taczna liczba badar genetycznych w chorobach nowotworowych sfinansowanych
przez NFZ w poszczegdlnych latach.
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Wykres nr 6.Wartos¢ badari genetycznych w chorobach nowotworowych sfinansowanych
w latach 2017-2019.
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Tabela nr 2. Wartos¢ badan genetycznych w chorobach nowotworowych sfinansowanych przez
publicznego pfatnika w okresie od 2017-2019 w podziale na umowy.

Wartos¢ sfinansowanych

T — 2017 2018 2019 Razem

Umowa rodzaju leczenie szpitalne 7233795zt 14628694zt 26196 406zt 48058 895 zt

Kompleksowa diagnostyka genetyczna

. 6809407zt 69913912zt 23987249zt 37788047zt
choréb nowotworowych

14 043 202 zt 21 620 085 zt 50 183 655 zt 85 846 942 zt

Wykres nr 7. Wartos¢ badarn genetycznych w chorobach nowotworowych sfinansowanych
w ramach umowy w rodzaju lecznictwo szpitalne i umowy w rodzaju Swiadczenia odrebnie
kontraktowane.

mmm umowa rodzaju leczenie szpitalne mmm kompleksowa diagnostyka genetyczna
choréb nowotworowych
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Wykres nr 8. Liczba badar genetycznych w chorobach nowotworowych sfinansowanych
w ramach umowy w rodzaju lecznictwo szpitalne i umowy w rodzaju swiadczenia odrebnie
kontraktowane.
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W umowie lecznictwo szpitalne odnotowano stopniowy wzrost liczby rozliczanych badan.
W 2017 roku liczba ta wynosita 6894, a w 2019 az 20 787. Zaobserwowano, ze w 2019 nastgpit
dynamiczny wzrost liczby sprawozdanych produktu rozliczeniowego tj. kompleksowej diagno-
styki genetycznej choréb nowotworach w poréwnaniu do lat poprzednich. Swiadczeniodawcy
rozliczyliw 2017: 13171, w 2018: 13 523,aw 2019 az 46 397 badan genetycznych (Wykres nr 8) .

Wykres nr 9. Wartos¢ sfinansowanych badar w latach 2017-20719 w podziale wg umowy.
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W analizowanym okresie trzech lat procentowy udziat badan genetycznych w chorobach nowo-
tworowych wynosit odpowiednio: 36% lecznictwo szpitalne (nowy model finansowania badan
genetycznych), w stosunku do 69% $wiadczenia odrebnie kontraktowane (Wykres nr 10).

W poszczegodlnych latach procentowy udziat liczby sprawozdanych i rozliczonych badan gene-
tycznych przedstawiat sie nastepujgco. W 2017 badania genetyczne w umowie leczenie szpital-
ne stanowity 34% sfinansowanych wszystkich badan genetycznych w chorobach nowotworo-
wych (Wykres nr 11).

Wprowadzenie mozliwosci rozliczenia badan genetycznych z materiatu archiwalnego, w trybie
ambulatoryjnym w 2018 roku miato zdecydowany wptyw na zwiekszenie udziatu procentowego
w sfinansowaniu Swiadczen w lecznictwie szpitalnym. W 2018 udziat procentowy finansowania
badan genetycznych w umowie rodzaju leczenie szpitalne wynidst 50% (Wykres nr 12) .

Jednak w 2019 procentowy udziat badan genetycznych w chorobach nowotworowych zmniej-
szyt sie do 34% w porownaniu do 69% badan rozliczonych w umowie $wiadczenia odrebnie
kontraktowane. Niewykluczone, ze wielu $wiadczeniodawcow korzystato z finansowania poza
umowami zawartymi z NFZ (Wykres nr 13).



Wykres nr 10. Procentowy udziat liczby badari
genetycznych w chorobach nowotworowych
w latach 2017-2019.
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Wykres nr 12. Procentowy udziat sfinansowa-
nych badari genetycznych w chorobach nowo-
tworowych w umowach w 2018.
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Wykres nr 11. Procentowy udziat sfinansowa-
nych badari genetycznych w chorobach
nowotworowych w umowach w 2017.
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Wykres nr 13. Procentowy udziat sfinansowa-
nych badari genetycznych w chorobach nowo-
tworowych w umowach w 2079.

31%

umowa

leczenie szpitalne leczenie szpitalne

69%

umowa

Swiadczenie zdrowotne
kontraktowane odrebnie

50%

umowa

Swiadczenie zdrowotne
kontraktowane odrebnie

Tak, jak wskazano powyzej w latach 2017-2018 nastagpit staty nieznaczny wzrost sprawozda-
nych i rozliczonych $wiadczent w umowie w rodzaju leczenie szpitalne, natomiast w 2019 z nie-
wiadomych przyczyn gwattownie wzrosto sprawozdawanie badan genetycznych rozliczanych
jako produkt kompleksowa diagnostyka genetyczna chorob nowotworowych w umowie rodzaju
Swiadczenia odrebnie kontraktowane.

Zastanawiajgce jest, ze w 2019 roku procentowy udziat liczby rozliczonych badan genetycznych
w umowie lecznictwo szpitalnym wynosit 31% w poroéwnaniu do badan rozliczanych jako $wiad-
czenia w umowie rodzaju swiadczenia odrebnie kontraktowane (69%) i byt nizszy niz w 2017
roku (34%). Jest to o tyle niepokojace, ze z punktu widzenia zarzadzania finansami jednostki
medycznej wartosc¢ tego swiadczenia w wiekszosci przypadku nie pokrywa kosztu jego wykona-
nia. Produkt rozliczeniowy kompleksowa diagnostyka genetyczna choréb nowotworowych wyce-



niony jest na 532,57 zt, tymczasem koszt oceny wszystkich biomarkeréw predykcyjnych zgodnie
z zakresem przewidzianym przez program lekowy Ministerstwa Zdrowia dla niedrobnokomaor-
kowego raka ptuca (B6) znaczgco przekracza tg kwote. Podobnie koszt analizy petnego profilu
istotnych klinicznie zaburzen molekularnych z zastosowaniem technologii sekwencjonowania
nastepnej generacji (NGS) to okoto 2 500 zt. Obserwowany trend nie znajduje zatem uzasad-
nienia ani merytorycznego ani finansowego. Réwniez strategia wielokrotnego wykorzystywania
produktu rozliczeniowego kompleksowa diagnostyka na potrzeby rozliczenia oznaczenia poje-
dynczych mutacji dla jednego pacjenta nie ma uzasadnienia merytorycznego.

W obliczu stale wzrastajgcej liczby biomarkerow predykeyjnych ocenianych w ramach rutynowe-
go postepowania diagnostycznego standardem stajg sie wielkoskalowe badania wykonywane
metoda sekwencjonowania nastepnej generacji (NGS), ktére umozliwiajg przeprowadzenie pro-
filowania markeréw w szerokim zakresie w trakcie jednego badania genetycznego. W przypadku
analizy zmian germinalnych (dziedzicznych) np. w celu okreslenia predyspozycji genetycznych
do zachorowania na dany nowotwor ocenie moga podlegac¢ cate sekwencje kodujgce gendw
takich jak BRCA1/2, a takze wielu innych genéw zwigzanych z funkcjonowaniem systemow
naprawy DNA. Klasyczne techniki umozliwiaty jedynie ocene pojedynczych fragmentéw gendw,
w ktorych znajdujg sie tzw. hot spoty czyli miejsca wystepowania najczestszych mutacji typo-
wych dla danej populacji, natomiast wielkoskalowe badania takie jak NGS umozliwiajg ocene
wiekszosci zmian genetycznych wystepujgcych w badanych genach.

4.1. Analiza diagnostycznych badan genetycznych w chorobach
nowotworowych wg produktéw rozliczeniowych

Wprowadzony przez publicznego ptatnika od 2017 nowy model finansowania diagnostycznych
badan genetycznych w chorobach nowotworowych opiera sie na finansowaniu badan gene-
tycznych w ramach produktow rozliczeniowych w umowie leczenie szpitalne tj. podstawowych
badari genetycznych w chorobach nowotworowych, ztozonych badar genetycznych w chorobach
nowotworowych oraz zaawansowanych badan genetycznych w chorobach genetycznych. Nadal
dopuszczalne jest finansowanie diagnostycznych badan genetycznych w ramach umowy swiad-
czenia odrebnie kontraktowane jako produkt rozliczeniowy: kompleksowa diagnostyka genetycz-
na chordéb nowotworowych.

W okresie 2017-2019 analizie poddano liczbe sprawozdanych badan genetycznych w chorobach
nowotworowych wg produktow rozliczeniowych. Rozliczono tgczng liczbe podstawowych badan
genetycznych w chorobach nowotworowych 21 917 o wartosci 14 223 256 zt. Ztozonych badan
genetycznych w chorobach nowotworowych tgcznie sprawozdano 11 461 o wartosci 14 875 461
zt, a w przypadku zaawansowanych badari genetycznych w chorobach nowotworowych 7 791
badan o wartosci 18 960 178 zt (Tabela nr 3, Wykres nr 14).



Tabela nr 3. Wartos¢ sprawozdanych badan genetycznych w chorobach nowotworowych wg pro-
duktdéw rozliczeniowych

UMOWA W RODZAJU

LECZENIE SZPITALNE 2017 2018 2019 Suma

Podstawowe badanie genetyczne

2891 766 zt 5386 368 zt 5945123 zt 14 223 256 7t
w chorobach nowotworowych

Ztozone badanie genetyczne

1818386 zt 3866 504 zt 9190 572 zt 14875461 zt
w chorobach nowotworowych

Zaawansowane badanie genetycz-
ne w chorobach nowotworowych

razem 7233795zt 14628694zt 26196406zt 48 058 895 zt

UMOWA SWIADCZENIA ZDROWOTNE
KONTRAKTOWANE ODREBNIE

Kompleksowa diagnostyka gene-
tyczna chordb nowotworowych

Razem wumowach 14043202zt 21620085zt 50183655zt 85846942zt

2523 643 zt 5375822zt 11060712 zt 18960 178 zt

2017 2018 2019 Suma

6 809 407 zt 6991 391 zt 23987249zt 37788047 zt

Wykres nr 14. Liczba badari genetycznych w chorobach nowotworowych wg produktéw rozlicze-
niowych w latach 2017-2019.
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Procentowy udziat produktow rozliczeniowych umozliwiajgcych rozliczenie badan genetycznych
w chorobach nowotworowych w poszczegoélnych latach wyniost odpowiednio dla podstawo-
wych badari genetycznych w chorobach nowotworowych w 2017:22%, 2018: 31%, a w 2019: 14%.
W przypadku zfozonych badan genetycznych w chorobach nowotworowych w 2017 roku 7%,
2018: 11%, a w 2019 10%, a dla zaawansowanych badari genetycznych w chorobach nowotwo-
rowych w 2017: 5%, 2018: 8%, a w 2019: 7%. Najwiekszy udziat procentowy miata komplekso-
wa diagnostyka genetyczna chordb nowotworowych, odpowiednio w 2017 roku 66%, 2018: 50%,
aw 2019: 69% (Wykres nr 15, nr 16, nr 17).



Wykres nr 15. Procentowy udziat produktéw rozliczeniowych — badan genetycznych w chorobach
nowotworowych w 2077.
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Wykres nr 16. Procentowy udziat produktéw rozliczeniowych — badan genetycznych w chorobach
nowotworowych w 20178.
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Wykres nr 17. Procentowy udziat produktéw rozliczeniowych — badan genetycznych w chorobach
nowotworowych w 20179.
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4.2. Struktura wieku i pici pacjentéow dla ktérych sprawozdano
i rozliczono badania genetyczne w chorobach nowotworowych

W okresie 2017-2019 przeanalizowano zrealizowane badania genetyczne w chorobach nowo-
tworowych z podziatem na pte¢ i wiek chorych. Analiza rozliczanych badan wykazata, ze badania
te wykonywane byty gtéwnie u kobiet, co byto spowodowane wzrostem liczby badan rozliczonych
w 2019; u kobiet 44 155 a u mezczyzn 23 029. W 2017 i 2018 roku liczby te byty porownywalne
(odpowiednio: 10 43019 625 oraz 13 4351 13 546 — Wykres nr 18 nr 19).

Wykres nr 18. Procentowy podziat badan genetycznych w chorobach nowotworowych wg ptci
w latach 2017-2019.
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Wykres nr 19. Liczba sfinansowanych badan genetycznych w chorobach nowotworowych
w latach 2017-2019 z podziatem na ptec.
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Wykres nr 20. Liczba badar genetycznych w chorobach nowotworowych wg wieku pacjentow
w latach 2017-2019.
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Diagnostyczne badania genetyczne rozliczane w umowach z NFZ wykonywane byty gtownie
u chorych miedzy 51 a 70 rokiem zycia, co jest zgodne z danymi epidemiologicznymi wskazu-
jacymi na wystepowanie nowotwordw u ok. okoto 60-70% chorych onkologicznych po 60. roku
zycia (Wykres nr 20).

4.3. Analiza badan genetycznych w chorobach nowotworowych
wg wojewodztw

Analiza sprawozdanych badan genetycznych w umowie w rodzaju $wiadczenia odrebnie kon-
traktowane oraz umowie w rodzaju lecznictwo szpitalne wskazuje, ze najwieksza liczba badan
byta wykonana i sfinansowana w wojewédztwie mazowieckim, wielkopolskim oraz matopolskim.
W lubuskim, opolskim oraz warminsko-mazurskim w okresie trzech lat sprawozdano i rozliczono
najmniejszg liczbe badan genetycznych w chorobach nowotworowych (Wykres nr 21).

Wykres nr 21. taczna liczba badan genetycznych w chorobach nowotworowych sfinansowanych
przez NFZ w latach 2017-2019 w poszczegdlnych oddziatach wojewddzkich NFZ.
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W tym okresie sprawozdano i rozliczono badan genetycznych w chorobach nowotworowych
w wojewddztwach (Wykres nr 22):

» mazowieckim 19 189 badan o tgcznej wartosci 13 897 027 z,
» wielkopolskim 18 155 badan o tgcznej wartosci 10 795 233 74,
» matopolskim 13 289 badan o tacznej wartosci 9 984 008 zt.

Wykres nr 22. taczna wartos¢ badan genetycznych w chorobach nowotworowych sfinansowa-
nych w latach 2017-2019 przez oddziaty wojewddzkie NFZ.
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Wykres nr 23. Procentowy udziat badan genetycznych w chorobach nowotworowych sfinansowa-
nych przez NFZ w latach 2017-2019 poszczegdlnych oddziatach wojewddzkich NFZ.
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W latach 2017-2019 najwieksza srednia liczba sfinansowanych badan genetycznych w choro-
bach nowotworowych na jednego $wiadczeniodawce przypadta na wojewddztwo Swietokrzy-
skie. Dwoch $wiadczeniodawcow zrealizowato srednio po 1 320 badan genetycznych w anali-
zowanym okresie czasowym. Wprawdzie najwiekszg liczbe oznaczen wykonano na Mazowszu,
jednak w tym wojewddztwie az 22 podmioty lecznicze realizowaty omawiane $wiadczenie
w ramach umowy z NFZ. W wojewddztwie wielkopolskim srednia liczba sfinansowanych badan
genetycznych w chorobach nowotworowych wyniosta az 970 przy 13 $wiadczeniodawcach

(Wykres nr 24, Tabela nr 4).

Wykres nr 24. Srednia taczna liczba sfinansowanych badari genetycznych w chorobach nowotwo-
rowych na jednego swiadczeniodawce w oddziatach wojewddzkich w okresie 2017-2079.
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Tabela nr 4. Srednia liczba sfinansowanych badari genetycznych w chorobach nowotworowych na
jednego swiadczeniodawce w oddziatach wojewddzkich w okresie 2017-2019.

Liczba badan

$r. liczba badan

Wojewddzkie Oddzialy $wia dclz-ie‘:lziltj):lawcéw genetycznych w latach  genetycznych na jednego

Narodowego Funduszu Zdrowia 2017-2019 $wiadczeniodawce
2017 2018 2019 2017 2018 2019 2017 2018 2019

01 dolnoslgski 10 12 15] 1669 2067 2995 167 172 200
02 kujawsko-pomorski 6 9 10 548 922 4698 91 102 470
03 lubelski 9 9 9 697 1071 4116 77 119 457
04 lubuski 8 3 4 189 254 438 63 85 110
05 t0dzki 5 8 13 577 790 2129 115 99 164
06 matopolski il 12 11] 3324 4415 5550 302 368 505
07 mazowiecki 14 19 23| 4648 6064 8477 332 319 369
08 opolski 8 4 7 614 412 731 205 103 104




09 podkarpacki 4 10 358 564 2000 90 81 200
10 podlaski 5 8 560 691 999 112 99 125
11 pomorski 5 5 907 1509 2402 181 302 480
12 $laski 9 22 25 773 1583 10013 86 72 407
13 $wietokrzyski 2 2 2 3571 691 3066 176 346 1533
14 warminsko-mazurski 4 6 8 97 291 1668 24 49 209
15 wielkopolski 10 14 15| 4314 5177 8664 431 370 578
16 zachodniopomorski 6 9 439 510 9238 73 73 1026

Najwiekszg liczbe badan sprawozdano do mazowieckiego i wielkopolskiego oddziatu NFZ,
w tym facznie 12 496 badan w MOW NFZ i az 14 079 w WOW NFZ z umowy w rodzaju swiad-
czenia odrebnie kontraktowane (Wykres nr 25). W przypadku badan genetycznych w chorobach
nowotworowych rozliczonych za pomocg produktéw rozliczeniowych z umowy w rodzaju lecze-
nie szpitalne zdecydowanie najwiecej sprawozdano do mazowieckiego oraz slgskiego oddziatu

Wojewddzkiego NFZ.

Wykres nr 25. Laczna liczba sfinansowanych badari genetycznych w chorobach nowotworowych
w latach 2077-2019 w podziale na umowy w rodzaju: leczenie szpitalne oraz swiadczenia odreb-
nie kontraktowane w poszczegdlnych oddziatach wojewddzkich.
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Wykres nr 26. Liczba badan genetycznych sfinansowanych w chorobach nowotworowych
wg oddziatéw wojewddzkich NFZ w latach 2017-2019.
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Analiza liczby badan rozliczonych w latach 2017-2019 w poszczegolnych wojewddztwach wyka-
zata ich najwiekszy wzrost nastgpit w wojewodztwie mazowieckim, wielkopolskim, slgskim
oraz zachodniopomorskim. W 2019 w woj. zachodniopomorskim liczba badan wzrosta o 8 728
w stosunku do tgcznej liczby badan wykonanych w latach poprzednich 2017-2018. Na Wykresie
nr 26 przedstawiono liczbe badan genetycznych sprawozdanych do Wojewddzkich Oddziatow
NFZ w latach 2017,2018, 2019.

Ponizej w Tabeli nr 5 przedstawiono szczegdtowe zestawienie liczby badan genetycznych spra-
wozdanych i rozliczonych do Wojewddzkich Oddziatow NFZ wg produktéw rozliczeniowych
w latach 2017, 2018, 2019.



Tabela nr 5. Liczba sprawozdanych i rozliczonych badari genetycznych w Oddziatach Wojewddz-
kich NFZ wg produktdw rozliczeniowych w latach 2017-2019.

0DDZIALY WOJEWODZKIE

NARODOWEGO FUNDUSZU ZDROWIA Al G 2R e

OW NFZ mazowiecki 4706 6317 17219 28242
Umowa w rodzaju leczenie szpitalne 1093 2415 3185 6693
Materiat archiwalny
Podstawowe badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 289 371 660
Ztozone badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 197 550 747
Zaawansowane badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 44 156 200
Materiat pobrany w trakcie hospitalizacji — Swiezy
Podstawowe badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 734 1127 1119 2980
Ztozone badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 250 443 634 1327
Zaawansowane badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 109 315 355 779
Umowa w rodzaju swiadczenia odrebnie kontraktowane 3613 3902 14034 21549
Kompleksowa diagnostyka genetyczna choréb nowotworowych 3555 3649 5202 12496

Kompleksowa diagnostyka genetyczna chordb nienowotworowych

z uwzglednieniem cytogenetycznych badar molekularnych 58 253 8742) 9053

OW NFZ wielkopolski ‘ 4323 ‘ 5178 ‘ 12 168 ‘ 21669
Umowa w rodzaju leczenie szpitalne 642 1419 2015 4076
Materiat archiwalny
Podstawowe badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 344 305 649
Ztozone badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 3 66 69
Zaawansowane badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 7 7
Materiat pobrany w trakcie hospitalizacji — Swiezy
Podstawowe badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 621 900 1071 2 592
Ztozone badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 21 109 346 476
Zaawansowane badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 63 220 283
Umowa w rodzaju Swiadczenia odrebnie kontraktowane 3681 3759 10153 17593
Kompleksowa diagnostyka genetyczna choréb nowotworowych 3672 3758 6649 14079

Kompleksowa diagnostyka genetyczna chordb nienowotworowych

z uwzglednieniem cytogenetycznych badar molekularnych ° 1 3504) 3514




Umowa w rodzaju leczenie szpitalne 603 1421 1575 3599
Materiat archiwalny
Podstawowe badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 33 132 165
Ztozone badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 20 296 316
Zaawansowane badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 28 58 86
Materiat pobrany w trakcie hospitalizacji — Swiezy
Podstawowe badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 321 698 400 1419
Ztozone badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 91 213 223 527
Zaawansowane badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 191 429 466 1086
Umowa w rodzaju swiadczenia odrebnie kontraktowane 2734 3049 7258 13041
Kompleksowa diagnostyka genetyczna choréb nowotworowych 2721 2994 3975 9690

Kompleksowa diagnostyka genetyczna choréb nienowotworowych
z uwzglednieniem cytogenetycznych badan molekularnych

OWNFZSlgski 773158 11905 14264

Umowa w rodzaju leczenie szpitalne 674 1375 2708 4757
Materiat archiwalny

13 55 3283 3351

Podstawowe badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 68 243 311
Ztozone badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 104 740 844
Zaawansowane badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 13 193 206
Materiat pobrany w trakcie hospitalizacji — $wiezy
Podstawowe badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 452 847 678 1977
Zaawansowane badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 160 195 345 700
Ztozone badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 62 148 509 719
Umowa w rodzaju swiadczenia odrebnie kontraktowane 99 211 9197 9507
Kompleksowa diagnostyka genetyczna chordb nowotworowych 99 208 7305 7612

Kompleksowa diagnostyka genetyczna chordb nienowotworowych
z uwzglednieniem cytogenetycznych badar molekularnych

OWNFZdolnoslaski 1675 2099 5526 9300

3 1892 1895

Umowa w rodzaju leczenie szpitalne 639 1028 1886 3553
Materiat archiwalny
Podstawowe badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 23 116 139
Ztozone badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 7 165 172
Zaawansowane badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 40 40
Materiat pobrany w trakcie hospitalizacji — Swiezy
Podstawowe badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 368 561 561 1490
Ztozone badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 136 215 349 700

Zaawansowane badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 135 222 655 1012



Umowa w rodzaju $wiadczenia odrebnie kontraktowane 1036 1071 3640 5757
Kompleksowa diagnostyka genetyczna chorob nowotworowych 1030 1039 1109 3178
Kompleksowa diagnostyka genetyczna chordb nienowotworowych

z uwzglednieniem cytogenetycznych badan molekularnych 6 82 2531 2569
OW NFZ zachodniopomorski 439 510 10022 10971
Umowa w rodzaju leczenie szpitalne 439 510 858 1807
Materiat archiwalny
Podstawowe badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 24 160 184
Ztozone badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 1 156 157
Zaawansowane badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 13 13
Materiat pobrany w trakcie hospitalizacji — Swiezy
Podstawowe badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 315 285 252 852
Ztozone badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 76 104 184 364
Zaawansowane badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 48 96 93 237
Umowa w rodzaju $wiadczenia odrebnie kontraktowane 9164 9164
Kompleksowa diagnostyka genetyczna choréb nowotworowych 8380 8380

Kompleksowa diagnostyka genetyczna chordb nienowotworowych

z uwzglednieniem cytogenetycznych badan molekularnych 784 784
OW NFZ kujawsko-pomorski ‘ 550 ‘ 924 ‘ 8 067 ‘ 9 541
Umowa w rodzaju leczenie szpitalne 547 878 1264 2689
Materiat archiwalny
Podstawowe badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 9 68 77
Ztozone badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 6 49 55
Zaawansowane badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 2 14 16
Materiat pobrany w trakcie hospitalizacji — Swiezy
Podstawowe badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 251 331 346 928
Ztozone badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 278 436 591 1305
Zaawansowane badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 18 94 196 308
Umowa w rodzaju Swiadczenia odrebnie kontraktowane 3 46 6803 6852
Kompleksowa diagnostyka genetyczna choréb nowotworowych 1 44 3434 3479
Kompleksowa diagnostyka genetyczna chordb nienowotworowych 9 9 3360 3373

z uwzglednieniem cytogenetycznych badan molekularnych




mmm

Umowa w rodzaju leczenie szpitalne 650 1158 1904
Materiat archiwalny
Podstawowe badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 1 52 53
Ztozone badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 3 110 113
Zaawansowane badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 1 59 56
Materiat pobrany w trakcie hospitalizacji — Swiezy

Podstawowe badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 78 488 562 1128
Ztozone badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 9 90 124 223
Zaawansowane badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 9 67 255 331
Umowa w rodzaju swiadczenia odrebnie kontraktowane 815 875 3805 5495
Kompleksowa diagnostyka genetyczna choréb nowotworowych 811 859 1244 2914
Kompleksowa diagnostyka genetyczna choréb nienowotworowych

z uwzglednieniem cytogenetycznych badan molekularnych 4 16| 2561 2581
OW NFZ lubelski 698 1071 5224 6993
Umowa w rodzaju leczenie szpitalne 676 1045 1446 3167

Materiat archiwalny
Podstawowe badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 90 314 404
Ztozone badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 5 55 60
Zaawansowane badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 3 21 24
Materiat pobrany w trakcie hospitalizacji — Swiezy

Podstawowe badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 390 627 596, 1613
Ztozone badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 235 243 334 812
Zaawansowane badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 51 77 126 254
Umowa w rodzaju Swiadczenia odrebnie kontraktowane 22 26 3778 3826
Kompleksowa diagnostyka genetyczna choréb nowotworowych 21 260 2670 2717

Kompleksowa diagnostyka genetyczna chordb nienowotworowych
z uwzglednieniem cytogenetycznych badan molekularnych

m-

1 1108 1109

Umowa w rodzaju leczenie szpitalne 864 1400
Materiat archiwalny
Podstawowe badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 100 100
Ztozone badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 235 235
Zaawansowane badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 61 61
Materiat pobrany w trakcie hospitalizacji — Swiezy
Podstawowe badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 107 135 156 398
Ztozone badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 40 127 176 343

Zaawansowane badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 34 93 136 263



Umowa w rodzaju $wiadczenia odrebnie kontraktowane 399 439 4917 5755
Kompleksowa diagnostyka genetyczna chorob nowotworowych 396 435 1265 2096
Kompleksowa diagnostyka genetyczna chordb nienowotworowych

z uwzglednieniem cytogenetycznych badan molekularnych 3 4| 3632) 3659
OW NFZ swietokrzyski 351 691 3440 4482
Umowa w rodzaju leczenie szpitalne 351 691 1136 2178
Materiat archiwalny
Podstawowe badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 45 128 173
Ztozone badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 115 154 269
Zaawansowane badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 5 35 40
Materiat pobrany w trakcie hospitalizacji — Swiezy
Podstawowe badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 218 31 342 871
Ztozone badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 31 99 226 356
Zaawansowane badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 102 116 257 469
Umowa w rodzaju $wiadczenia odrebnie kontraktowane 2304 2304
Kompleksowa diagnostyka genetyczna choréb nowotworowych 1930 1930

Kompleksowa diagnostyka genetyczna choréb nienowotworowych

z uwzglednieniem cytogenetycznych badar molekularnych 374 374
OW NFZ podlaski ‘ 561 ‘ 692 ‘ 2021 ‘ 3274
Umowa w rodzaju leczenie szpitalne 393 582 731 1706
Materiat archiwalny
Podstawowe badanie genetyczne w chorobach nowotworowych B 103 108
Ztozone badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 3 52 55
Zaawansowane badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 38 38
Materiat pobrany w trakcie hospitalizacji — Swiezy
Podstawowe badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 230 349 340 919
Ztozone badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 105 108 62 275
Zaawansowane badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 58 117 136 311
Umowa w rodzaju Swiadczenia odrebnie kontraktowane 168 110 1290 1568
Kompleksowa diagnostyka genetyczna choréb nowotworowych 167 109 268 544
Kompleksowa diagnostyka genetyczna chordb nienowotworowych 1 1 1022 579

z uwzglednieniem cytogenetycznych badar molekularnych




mm

Umowa w rodzaju leczenie szpitalne 849 1376
Materiat archiwalny
Podstawowe badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 19 89 108
Ztozone badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 35 192 227
Zaawansowane badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 5 104 109
Materiat pobrany w trakcie hospitalizacji — Swiezy

Podstawowe badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 72 223 165 460
Ztozone badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 7 54 104 165
Zaawansowane badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 57 59 195 307
Umowa w rodzaju swiadczenia odrebnie kontraktowane 223 173 1885 2281
Kompleksowa diagnostyka genetyczna choréb nowotworowych 222 173 1157 1546
Kompleksowa diagnostyka genetyczna choréb nienowotworowych

z uwzglednieniem cytogenetycznych badan molekularnych ! 734 735
OW NFZ opolski 616 412 1415 2443
Umowa w rodzaju leczenie szpitalne 138 184 129 451

Materiat archiwalny
Podstawowe badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 19 19
Ztozone badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 71 71
Zaawansowane badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 10 10
Materiat pobrany w trakcie hospitalizacji — $wiezy

Podstawowe badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 83 120 13 216
Ztozone badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 24 30 4 58
Zaawansowane badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 31 34 12 77
Umowa w rodzaju swiadczenia odrebnie kontraktowane 478 228 1286 1992
Kompleksowa diagnostyka genetyczna chordb nowotworowych 476 228 602 1306
Kompleksowa diagnostyka genetyczna chordb nienowotworowych ) 684 636

z uwzglednieniem cytogenetycznych badari molekularnych

-mm

Umowa w rodzaju leczenie szpitalne 643 1030
Materiat archiwalny
Podstawowe badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 20 26
Ztozone badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 9 58 67
Zaawansowane badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 17 69 86
Materiat pobrany w trakcie hospitalizacji — Swiezy
Podstawowe badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 85 187 176 448
Ztozone badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 16 195 211
Zaawansowane badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 12 59 125 192



Umowa w rodzaju $wiadczenia odrebnie kontraktowane 1 1713 1714
Kompleksowa diagnostyka genetyczna chorob nowotworowych 1 1025 1026
Kompleksowa diagnostyka genetyczna chordb nienowotworowych

z uwzglednieniem cytogenetycznych badan molekularnych 688 688
OW NFZ lubuski 191 254 1436 1881
Umowa w rodzaju leczenie szpitalne 189 254 340 783
Materiat archiwalny
Podstawowe badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 4 11 15
Ztozone badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 27 27
Zaawansowane badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 15 15
Materiat pobrany w trakcie hospitalizacji — Swiezy
Podstawowe badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 131 151 153 435
Ztozone badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 36 36 44 116
Zaawansowane badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 22 63 90 175
Umowa w rodzaju $wiadczenia odrebnie kontraktowane 2 1096 1098
Kompleksowa diagnostyka genetyczna choréb nowotworowych 98 98
Kompleksowa diagnostyka genetyczna choréb nienowotworowych 9 998 1000

z uwzglednieniem cytogenetycznych badar molekularnych

4.4. Diagnostyka genetyczna wg poszczegolnych rozpoznan
ICD10

Nowotworem dla ktérego sprawozdano i rozliczono najwiecej diagnostycznych badan gene-
tycznych byt rak ptuca; tgcznie odnotowano 12 158 takich zdarzen. Wynika to z epidemiologii,
charakteru klinicznego tej choroby oraz dostepu do szeregu terapii dedykowanych okreslnym
celom molekularnym (w Polsce dostepne sg inhibitory kinazy EGFR, kinazy ALK oraz kinazy
ROST). Jednak w kontekscie wysokiej liczby nowych zachorowan na raka ptuca, siegajgcej okoto
23 tys. chorych rocznie az w 60% przypadkdéw o typie niedrobnokomaérkowym (NDRP), liczba ta
jest zdecydowanie za mata. Nie mozna tez wykluczy¢, ze swiadczeniodawcy nadal korzystaja
z dodatkowego zrédta finansowania badan genetycznych (Wykres nr 27).




Wykres nr 27. Liczba badan genetycznych w chorobach nowotworowych sfinansowanych
w ramach umowy lecznictwo szpitalne w latach 2017-2019 wg rozpoznari ICD10.
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Ponizej kody rozpoznan ICD10 z wykresu nr 27:
» €34 Nowotwor ztosliwy oskrzela i ptuca

» D47 Nowotwor o niepewnym lub nieznanym charakterze uktadu limfatycznego,
krwiotwdrczego i tkanek pokrewnych

» €92 Biataczka szpikowa

» €91 Biataczka limfatyczna

» €18 Nowotwor ztosliwy jelita grubego

» D46 Zespoty mielodysplastyczne

» €50 Nowotwor ztosliwy piersi

» €20 Nowotwor ztosliwy odbytnicy

» €56 Nowotwor ztosliwy jajnika

» €71 Nowotwor ztosliwy mozgu

» €43 Czerniak ztosliwy skory

» €90 Szpiczak mnogi i nowotwory z komorek plazmatycznych
» Z51 Inna opieka medyczna

» €19 Nowotwor ztosliwy zgiecia esiczo-odbytniczego

» €85 Inne i nieokreslone postacie chtoniakow nieziarniczych
» D45 Czerwienica prawdziwa

» €83 Chtoniaki nieziarnicze rozlane

Z przeprowadzonej analizy wynika, ze najwiecej badan genetycznych w umowie rodzaju swiad-
czenia odrebnie kontraktowane wykonano dla rozpoznania ICD10: Z80.0 — Obcigzenie rodzinne
nowotworami ztosliwymi przewodu pokarmowego, a nastepnie C92 biataczka szpikowa oraz
C91- biataczka limfatyczna (Wykres nr 28).



Wykres nr 28. Liczba badan genetycznych w chorobach nowotworowych sfinansowanych
w ramach umowy rodzaju swiadczenia odrebnie kontraktowane w latach 2017-2019
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Ponizej kody rozpoznan ICD10 z wykresu nr 28:

»

»

»

»

»

»

»

»

»

»

»

»

»

»

»

»

»

»

»

»

Z80.0 Obcigzenie rodzinne nowotworami ztosliwymi przewodu pokarmowego
C92 Biataczka szpikowa

C91 Biataczka limfatyczna

C50 Nowotwor ztosliwy piersi

D46 Zespoty mielodysplastyczne

D47 Nowotwor o niepewnym lub nieznanym charakterze uktadu limfatycznego,
krwiotworczego i tkanek pokrewnych

C90 Szpiczak mnogi i nowotwory z komorek plazmatycznych

Z12 Specjalne badanie przesiewowe w kierunku nowotworow

D75 Inne choroby krwi i narzadéw krwiotwoérczych

Z85 Nowotwor ztosliwy w wywiadzie dotyczgcym danej osoby
C43 Czerniak ztosliwy skory

D48 Nowotwory o niepewnym lub nieznanym charakterze innych i nieckreslonych umiej-
scowien

C34 Nowotwor ztosliwy oskrzela i ptuca

C85 Inne i nieokreslone postacie chtoniakdw nieziarniczych

D45 Czerwienica prawdziwa

C56 Nowotwor ztosliwy jajnika

C18 Nowotwor ztosliwy jelita grubego

C83 Chtoniaki nieziarnicze rozlane

Z03 Obserwacja medyczna i ocena przypadkow podejrzanych o chorobe lub stany podobne
C49 Nowotwory ztosliwe tkankitgcznej i innych tkanek miekkich

C73 Nowotwor ztosliwy tarczycy




Zastanawiajgce jest tez, ze w analizowanym okresie najwieksza liczba sfinansowanych badan
genetycznych w chorobach nowotworowych dla produktu rozliczeniowego kompleksowa dia-
gnostyka genetyczna chordb nowotworowych zostata wykonana dla rozpoznania ICD 10 Z80.0
— Obcigzenie rodzinne nowotworami ztosliwymi przewodu pokarmowego, ktére sensu stricte
nie jest rozpoznaniem nowotworowym. Okresla ono raczej kontekst kliniczny zwigzany z wywia-
dem rodzinnym w kierunku choréb nowotworowych. W 2019 rozpoznanie Z80 wykazano gtownie
w ramach produktu rozliczeniowego: kompleksowa diagnostyka. (Tabela nr 6)

Tabela nr 6. Kompleksowa diagnostyka genetyczna w rozpoznaniu Z80.0

UMOWA W RODZAJU: SWIADCZENIA ODREBNIE KONTRAKTOWANE

produkt rozliczeniowy: Kompleksowa diagnostyka genetyczna w chorobach nowotworowych
ICD10: Z80.0 - Obciazenie rodzinne nowotworami ztosliwymi przewodu pokarmowego

Wojewodzkie Oddziaty Narodowego Funduszu Zdrowia Liczba badan w 2019
16 zachodniopomorski 736
02 kujawsko-pomorski 401
08 opolski 180
14 warmirisko-mazurski 143
03 lubelski 52
05 todzki 50
07 mazowiecki 42
10 podlaski 25
12 Slgski 15
11 pomorski 7
06 matopolski 1
13 Swietokrzyski 1
15 wielkopolski 1
Razem 1654

4.5. Diagnostyczne badania genetyczne w chorobach nowotwo-
rowych w pakiecie onkologicznym

Diagnostyczne badania genetyczne w chorobach nowotworowych w umowie w rodzaju leczenie
szpitalne mozna sprawozdac i rozliczy¢ jako $wiadczenia (Wykres nr 29):

» W pakiecie onkologicznym (Swiadczenia nielimitowane),

» $wiadczenia poza pakietem onkologiczny (Swiadczenia z ustalonym limitem przez
oddziaty wojewddzkie NFZ) oraz,

» S$wiadczenia w ryczatcie (dla Swiadczen z rozpoznaniem ICD10 spoza listy rozpoznan
pakietu onkologicznego).



Wykres nr 29. Procentowy udziat badan genetycznych w chorobach nowotworowych finansowa-
nych w zakresach w latach 2017-2019.
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Ponizej w tabeli nr 7 przedstawiono szczegdtowg analize sfinansowanych badan genetycznych

w chorobach nowotworowych wg produktéw rozliczeniowych w analizowanym okresie.

Tabela nr 7. Szczegdtowe zestawienie liczby badan genetycznych w chorobach nowotworowych

sfinansowanych w ramach umowy leczenie szpitalne.

Liczba badania genetycznych

w chorobach nowotworowych
w umowie rodzaju leczenie szpitalne

Podstawowe badanie genetyczne

styczen-
-czerwiec
2017

lipiec-
grudzien
2017

2018

styczen-
-czerwiec
2018

lipiec-
-grudzien
2018

2019

styczen-
-czerwiec
2019

2017

lipiec-
-grudzien
2019

Razem

2101 2355 4113 4187 4776 4385 21917

w chorobach nowotworowych
Swiadczenia rozliczone w ryczatcie 1663 1242 1151 1057 1022 1023 7158
smadczgma rozliczone w pakiecie 438 656 1142 1104 1406 1910 5956
onkologicznym
S EZEIE fozlieZane toz 457 1820 2026 2348 2152 8803
pakietem onkologicznym
AR IBO IS 659 742 1260 1719 3323 3758 11461
w chorobach nowotworowych
Swiadczenia rozliczone w ryczatcie 471 291 304 368 590 612 2636
swiadczgnia rozliczone w pakiecie 188 378 511 662 1131 1320 4149
onkologicznym
sslatezenialicalicz0ne|posd 123 445 689 1602 1824 4683
pakietem onkologicznym
Zaawansowane badanie genetyczne 482 555 1032 1177 2089 2456 7791
w chorobach nowotworowych
Swiadczenia rozliczone w ryczatcie 281 198 201 206 349 433 1668
swiadc;enia rozliczone w pakiecie 201 939 485 515 857 963 3965
onkologicznym
squdczema rothzone poza 118 346 456 883 1055 9858
pakietem onkologicznym

Razem 3242 3652 6405 7083 10188 10599 41169




W analizowanym okresie tgcznie sprawozdano i rozliczono 41 169 badan genetycznych w ramach
umowy w rodzaju leczenie szpitalne, w tym produkt rozliczeniowy: podstawowe badanie gene-
tyczne w chorobach nowotworowych w liczbie 21 917, co stanowi 53%. W przypadku ztozonych
badan genetycznych w chorobach nowotworowych wykonano 11 4671 badan genetycznych (28%),
a zaawansowanych badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 7 791, co stanowi 19%
wszystkich badan genetycznych w tej umowie (Tabela nr 7, Wykres nr 30).

Wykres nr 30. Procentowy udziat zrealizowanych badan genetycznych w chorobach nowotworo-
wych wg produktéw rozliczeniowych.
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Szczegotowaq analize sprawozdanych produktow rozliczeniowych w umowie leczenie szpitalne
w pakiecie onkologicznym oraz w zakresach limitowanych w okresach potrocznych przedstawio-
no na wykresach nr 31, 32, 33.

Wykres nr 31. Liczba badar genetycznych — Podstawowe badania genetyczne w chorobach
nowotworowych.
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Wykres nr 32. Liczba badari genetycznych —Ztozone badania genetyczne w chorobach nowotwo-
rowych.
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Wykres nr 33. Liczba badari genetycznych — Zaawansowane badania genetyczne w chorobach

nowotworowych.
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Bardzo korzystane dla podmiotu leczniczego jest rozliczanie badan genetycznych w chorobach
nowotworowych w ramach swiadczen nielimitowanych tj. pakietu onkologicznego. Jednocze-
Snie nalezy podkresli¢, ze tagczna liczba badan genetycznych rozliczonych w pakiecie onkolo-
gicznym w analizowanym okresie wynosi 13 363, co stanowi jedynie 32%. W okresie 2017-2019
w pakiecie onkologicznym wykazano najwiecej: podstawowych badan genetycznych w chorobach
nowotworowych tj. 5 956 o tgcznej wartosci 1 697 679 zt, nastepnie zfozonych badari genetycz-
nych w chorobach nowotworowych 4 142 o tgcznej wartosci 3 183 797 zt oraz zaawansowanych
badan genetycznych w chorobach nowotworowych 3 265 o tgcznej wartosci 4 441 320 zt (Wykres

nr 34 35).

Wykres nr 34. Laczna liczba badari genetycznych w chorobach nowotworowych sprawozdana
w ramach pakietu onkologicznego w okresie 2017-2019 z podziatem na produkty rozliczeniowe.
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Wykres nr 35. Liczba badan genetycznych w chorobach nowotworowych sfinansowanych
w ramach pakietu onkologicznego wg produktéw rozliczeniowych.
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4.6. Badania genetyczne w umowie leczenie szpitalne
z materiatu Swiezego i archiwalnego

Badania genetyczne finansowane w ramach umowy leczenie szpitalne mozna realizowac¢ w ramach
roznych produktow rozliczeniowych, jednak z koniecznoscig uwzglednienia rodzaju materiatu dia-
gnostycznego:

» Materiat $wiezy — badania genetyczne (szpitalne) wykonane z materiatu pobranego

w trakcie hospitalizacji

» Materiat archiwalny — badania genetyczne w trybie ambulatoryjnym wykonane z mate-
riatu archiwalnego (bloczki i preparaty cytologiczne) dostarczonego z innego osrodka
lub pobranego w osrodku podczas innej hospitalizacji.

Tabela nr 8. Liczba badan genetycznych w chorobach nowotworowych sfinansowanych w umowie
w rodzaju leczenie szpitalne z podziatem na badania archiwalne i szpitalne.

Rodzaje badan genetycznych Suma

. ; . 2018 2019 "
w umowie leczenie szpitalne koricowa

Badania genetyczne - archiwalne 1586 6 096 7 682
Badania genetyczne - szpitalne 6 894 11902 14 697 33487




0Od poczatku 2018 roku wprowadzono mozliwos¢ rozliczania diagnostycznych badan genetycz-
nych w trybie ambulatoryjnym, wykonanych z materiatu archiwalnego pobranego réwniez u innych
Swiadczeniodawcow (Tabela nr 8).

Jednak w latach 2017-2019 dominujgcym produktem rozliczeniowym w umowie w rodzaju lecze-
nia szpitalne nadal byty badania genetyczne wykonane w oparciu o materiat pobierany w trakcie
danej hospitalizacji (33 487), a nie badania materiatu archiwalnego (7 682) — Wykres nr 36 37 .

Wykres nr 36. Liczba badar genetycznych
sfinansowanych w umowie leczenie szpitalne
w trybie ambulatoryjnym (archiwalny materiat
diagnostyczny).

Wykres nr 37. Procentowy udziat badan gene-
tycznych — archiwalnych sprawozdanych
w latach 2018-2019 w ramach pakietu onkolo-
gicznego, poza pakietem onkologicznym
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4.7. Diagnostyczne badania genetycznych w chorobach nowo-
tworowych sprawozdane w umowie w rodzaju leczenie szpitalne
wg zakresow

Rozliczanie badan genetycznych w chorobach nowotworowych zgodnie z zapisami Zarzgdze-
nia nr 184/2019/DS0Z Prezesa Narodowego Funduszu Zdrowia, ze zm. zostato przypisane wielu
zakresom, zarowno zachowawczym jak i zabiegowym.

W okresie 2017-2019 badania genetyczne sprawozdano w nastepujgcych zakresach umowy
leczenie szpitalne. W tabelach 9, 10, 11 zawarto zestawienie liczby wykonanych badan gene-
tycznych wg produktow rozliczeniowych. Najwiecej podstawowych i zaawansowanych badan
genetycznych wykazano w zakresie hematologii, a w przypadku ztozonych badan genetycznych
w zakresie onkologii kliniczne;j.



Tabela nr 9. Liczba i wartos¢ Podstawowych badar genetycznych w chorobach nowotworowych
w zakresach umowy leczenie szpitalne.

5.53.01.0005001 PODSTAWOWE BADANIE GENETYCZNE W CHOROBACH NOWOTWOROWYCH

Liczba badan

Zakresy w latach 2017-2019 Warto$¢é badan
Hematologia 7877 5111858 zt
Onkologia kliniczna 4150 2 693 184 74
Choroby ptuc 3725 2417 376 74
Chirurgia klatki piersiowej 3460 2 245 402 74
Chirurgia onkologiczna 2183 1416 680 zt
Onkologia i hematologia dziecieca 135 87610 zt
Endokrynologia 97 62 949 7t
Choroby ptuc specjalistyczne 94 61002 zt
Neurochirurgia 84 54513zt
Ginekologia onkologiczna 45 29203 zt
Otorynolaryngologia 31 20118 zt
Chirurgia dziecieca 16 10 383 zt
Neurochirurgia dziecieca 6 3894 7t
Potoznictwo i ginekologia 6 3894 7t
Urologia 4 2 596 zt
Gastroenterologia 3 1947 74
Potoznictwo i ginekologia (wytacznie ginekologia) 1 649 zt

Tabela nr 10. Liczba i wartos¢ Ztozonych badar genetycznych w chorobach nowotworowych
w zakresach umowy leczenie szpitalne.

5.53.01.0005002 ZLOZONE BADANIE GENETYCZNE W CHOROBACH NOWOTWOROWYCH

Liczba badan

Zakresy w latach 2017-2019 Wartos¢ badan
Onkologia kliniczna 3561 4621893 zt
Hematologia 2 964 3847035 74
Choroby ptuc 1360 1765171 zt
Chirurgia klatki piersiowej 1204 1562 696 zt
Neurochirurgia 1063 1379 689 zt
Chirurgia onkologiczna 1024 1329070 zt
Onkologia i hematologia dziecieca 166 215455 7
Potoznictwo i ginekologia 46 59 704 zt
Endokrynologia 40 51017
Choroby ptuc specjalistyczne 16 20767 zt




Ginekologia onkologiczna 6 7788 z
Neurochirurgia dziecieca 3 3894 74
Otorynolaryngologia 3 3894 zt
Gastroenterologia 2 2 596 zt
Chirurgia dziecieca 2 2 596 7t
Potfoznictwo i ginekologia (wytgcznie ginekologia) 1 1298 74

Tabela nr 11. Liczba i wartos¢ Zaawansowanych badar genetycznych w chorobach nowotworo-
wych w zakresach umowy leczenie szpitalne.

5.53.01.0005003 ZAAWANSOWANE BADANIE GENETYCZNE W CHOROBACH NOWOTWOROWYCH

Liczba badan

Zakresy w latach 2017-2019 Wartosé badan
Hematologia 3534 8 600 342 zt
Onkologia kliniczna 1352 3290227 zt
Ginekologia onkologiczna 763 1856 837 zt
Choroby ptuc 548 1333613zt
Chirurgia klatki piersiowe;j 544 1323878 zt
Onkologia i hematologia dziecieca 492 1197 331 zt
Chirurgia onkologiczna 278 676 541 zt
Potoznictwo i ginekologia 177 430 747
Neurochirurgia 87 211723 7t
Endokrynologia 6 14 602 zt
Choroby ptuc specjalistyczne 3 7301zt
Chirurgia dziecieca 3 7301 zt
Gastroenterologia 2 4867 zt
Otorynolaryngologia dziecieca 1 2 434 7
Potoznictwo i ginekologia (wytgcznie ginekologia) 1 2434 7t

Biorgc pod uwage podziat badan genetycznych sprawozdanych w umowie leczenie szpitalne
wg rodzaju materiatu tkankowego tj. archiwalnego i pobranego w trakcie hospitalizacji, najwiek-
szg liczbe badan genetycznych z materiatu archiwalnego w analizowanym okresie sprawozdano
i rozliczono w zakresie onkologii klinicznej (Wykres nr 38). Ma to petne uzasadnienie meryto-
rycznie, gdyz do programoéw lekowych kwalifikowani sg zazwyczaj chorzy po zakonczeniu dia-
gnostyki lub po przebytym leczeniu operacyjnym, a wiec w kontekscie procedur terapeutycznych
w zakresie onkologii klinicznej. Wyjatkiem jest rak ptuca, dla ktdérego badania s3 zlecane przede
wszystkim w ramach procedur w zakresie pulmonologii lub chirurgii klatki piersiowe;.



Wykres nr 38. tgczna liczba badari genetycznych w chorobach nowotworowych — archiwalnych
zrealizowanych w zakresach w latach 2017-2019.
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W przypadku badan genetycznych w chorobach nowotworowych z materiatu $wiezego w umo-
wie w rodzaju leczenie szpitalne gtdéwnym zakresem, w ktérym sprawozdano i rozliczono ww.
produkty rozliczeniowe byta hematologia (Wykres nr 39).

Wykres nr 39. tgczna liczba badar genetycznych w chorobach nowotworowych — szpitalnych
zrealizowanych w zakresach w latach 2017-2019.
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5.1. Epidemiologia nowotworow ztosliwych oskrzela i ptuca
w Polsce

Rak ptuca jednym z najwiekszych wyzwan onkologii w Polsce, co znajduje odzwierciedlenie
w wysokiej zachorowalnosci i umieralnosci. Jest najczestszym nowotworem mezczyzn na swie-
cie odpowiedzialnym za ponad 2,17 min zachorowan (12%) i 1,8 min zgondéw (18%)2. W krajach
rozwinietych, w tym w Polsce jest réwniez najczestszg nowotworowg przyczyng zgonow kobiet.
Trendy umieralnosci na raka ptuca wskazujg na tendencje rosngcg wsrod kobiet i malejgcg
wsréd mezcezyzn (Rysunek nr 2).

Rysunek nr 2. Umieralnos¢ z powodu raka ptuca w Polsce w 2017 r. (standaryzacja wg standardo-
wej populacji Europy 2013).
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Wspotczynnik umieralnosci na raka ptuca mezczyzn w Polsce (116/100 tys.)® pozostaje jed-
nym z najwyzszych w Europie, znacznie przewazajac srednig w Unii Europejskiej (82/100 tys.
u mezczyzn). Spadek umieralnos$ci mezczyzn na raka ptuca w Polsce jest na tle innych krajow
europejskich niezadowalajgcy. Szczegdlnie niekorzystnie wypada porownanie Polski z Wielkg
Brytanig i Finlandig gdzie odwrocenie trendu odnotowano juz w latach 70. ubiegtego wieku, czyli
dwie dekady wczesniej niz w Polsce; niekorzystne jest rowniez zestawienie z Czechami, gdzie
jeszcze do potowy lat 80 XX wieku umieralnos¢ mezczyzn byta wyzsza niz w Polsce. Wartos¢
wspotczynnikdéw umieralnosci kobiet (47/100 tys.) stawia Polske wsrdd krajow powyzej Sredniej
dla Unii Europejskiej (33/100 tys.), ale w konsekwencji rosngcego trendu mozna spodziewac sie
przesuniecia naszego kraju do grupy o najwyzszej czestosci raka ptuca.

2. CA Cancer J Clin . 2017 Jan;67(1):7-30. doi: 10.3322/caac.21387. Epub 2017 Jan 5.
3. Wspdtczynniki standaryzowane wedtug standardowej populacji Europy 2013 (ESP 2013).



Etiologia

Aktywne palenie tytoniu uwazane jest za najwazniejszy czynnik ryzyka raka ptuca. Ryzyko przy-
pisane w krajach rozwinietych ocenia sie na 92% u mezczyzn i 68% u kobiet. Wsréd innych czyn-
nikow ryzyka odpowiedzialnych za 10-15% nowotwordw ptuca wymienia sie zanieczyszczenie
srodowiska, ekspozycje zawodowa na azbest, niektére metale (nikiel, arsen, kadm, otow) i krze-
mionke, promieniowanie jonizujace, a szczegdlnie narazenie na radon, uwazany za drugg naj-
wazniejszg przyczyne raka ptuca w krajach rozwinietych oraz bierne palenie.

Doniesienia naukowe potwierdzajgce zwigzek palenia tytoniu z rakiem ptuca przedstawiono juz
ponad 50 lat temu. Przeprowadzane w wielu krajach badania pozwolity na ustalenie zwigzku
typu dawka-efekt miedzy liczbg wypalanych papieroséw, dtugoscig palenia, wiekiem rozpocze-
cia palenia a ryzykiem raka ptuca. Podobny zwigzek potwierdzono réwniez dla ekspalaczy, przy
czym dtugos¢ okresu niepalenia jest czynnikiem obnizajgcym ryzyko w poréwnaniu do ryzyka
aktualnych palaczy. Wykazano, ze rzucenie palenia przynosi spadek ryzyka zachorowania na
raka ptuca i innych chorob ptuc, niezaleznie od wieku.

Epidemiologia w Polsce

W 2017 roku raka ptuca zdiagnozowano u ponad 22 tysiecy Polakéw. Wskazniki zachorowal-
nosci i umieralnosci wéréd mezczyzn sg prawie 3 razy wyzsze niz wsrod kobiet (zapadalnose
standaryzowana dla Europy: odpowiednio 99/105 i 38/105). Rak ptuca jest najczestszym nowo-
tworem ztosliwym, z okoto 18% przypadkow raka u mezczyzn i 10% u kobiet. Jest tez powodem
6% wszystkich zgondw w Polsce, a takze gtéwng przyczyng zgondéw z powodu nowotworow
u obu ptci: prawie 30% wsrdd mezczyzn i 17% wsrod kobiet. Podobnie jak w wielu krajach euro-
pejskich w ktorych epidemia tytoniu narastata od poczgtku XX wieku ze szczytem we wczesnych
latach 90., tendencja wzrostowa zachorowalnosci na raka ptuca u polskich mezczyzn ulegta
odwrdéceniu (Rysunek nr 4). Wprawdzie przewidywany jest dalszy spadek zapadalnosci, oczeku-
je sie jednak, ze bezwzgledna liczba przypadkdow raka ptuca wsrod mezczyzn bedzie w Polsce
nadal rosta, co wynika w duzym stopniu ze zmian demograficznych, gtéwnie starzenia ludnosci.
Rowniez wsrdd Polek obserwuje sie staty trend wzrostowy (Rysunek nr 5), zgodny z postepuja-
cym wzrostem czestosci palenia. Sprzyja temu rowniez starzenie sie populacji kobiet i wejscie
w ,wiek nowotworowy” kobiet urodzonych po Il wojnie swiatowej, wsrod ktorych palenie tytoniu
byto szczegdlnie popularne. Wprawdzie w ostatnich latach wzrost liczby palaczek ulega wyha-
mowaniu, jednak prognozy dla najblizszej dekady nie wskazujg na podobny trend w zapadalnosci
kobiet na raka ptuca.

Wskazniki 5-letniego przezycia chorych na raka ptuca w latach 1999-2010 wzrosty, cho¢ nie-
znacznie, z 11,3% do 12,6% dla mezczyzn i od 16,8% do 18,5% dla kobiet (Rysunek nr 3). Wynika
to prawdopodobnie ze znacznego spadku liczby palgcych mezczyzn. W poréwnaniu do lat 80
XX wieku odsetek palgcych mezczyzn zmniejszyt sie z 63% w 1982 roku do 30% w 2014. Nadal
jednak obserwowany jest wzrost zachorowalnosci i umieralnosci kobiet.




Rysunek nr 3. WskazZniki 5-letnich przezy¢ wzglednych netto (CONCORD 3).
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Rysunek nr 4. Zachorowalnos¢ na nowotwor
ptuca, mezczyZni, Polska 2015-2017.

Zakres: 52.1-53.4
52.1 Podlaskie
53.4 Opolskie

Zakres: 55.7-59.3
55.7 Mazowieckie
56.6 Matopolskie
56.6 Podkarpackie
59.3 Lubelskie

Zakres: 62.7-66.5
62.7 tddzkie

63.4 Slaskie

63.7 Lubuskie

66.5 Dolnoslaskie

Zakres: 68.8-75.7

68.8 Swietokrzyskie

69.7 Wielkopolskie

71.1 Zachodniopomorskie
75.5 Pomorskie

Zakres: 79.8-85.2
79.8 Kujawsko-Pomorskie
85.2 Warminisko-Mazurskie

Rysunek nr 6. Zachorowalnos¢ na nowotwor

ptuca, mezczyzni, Europa.
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5.2. Diagnostyka molekularna raka ptuca

Rak ptuca jest na ogét (okoto 80%) rozpoznawany jako choroba zaawansowana miejscowo lub
uogolniona. Wiekszos¢ chorych jest kwalifilkowana do leczenia systemowego, w tym terapii ukie-
runkowanych molekularnie lub immunoterapii, ktére wymagajg przeprowadzenia diagnostyki
molekularnej nowotworu.

Kluczowym etapem diagnostyki raka ptuca warunkujgcym rozpoznanie, a nastepnie decyzje tera-
peutyczne jest pozyskanie adekwatnego materiatu tkankowego lub cytologicznego. Najczescig)
wykonywane sg procedury inwazyjne — biopsja cienko- lub gruboigtowa przez sciane oskrze-
la lub przez Sciane klatki piersiowej bgdz tez pobranie materiatu ze Swiatta oskrzeli podczas
bronchoskopii za pomocg roznych technik, np. kriobiopsji, biopsji szczypczykowej lub szczo-
teczki. Procedury te wykonywane sg zwykle przez specjalistow chorob ptuc lub torakochirurgow.
Pozyskany materiat pozwala na ocene patomorfologiczng, a wiec potwierdzenie rozpoznania
nowotworu ptuca, czesto bywa rowniez okreslany stopien zaawansowania choroby i wykony-
wane badania molekularne. Stad tez diagnostyka molekularna raka ptuca zlecana jest gtownie
przez osrodki pulmonologiczne i torakochirurgiczne. Z kolei leczenie raka ptuca prowadzone jest
przede wszystkim w oddziatach chorob ptuc lub onkologii.

Nalezy jednak podkresli¢, ze liczba osrodkéw realizujgcych petnozakresowy proces diagno-
styczny i terapeutyczny w jednej lokalizacji lub w $cistym potgczeniu funkcjonalnym (tgcznie
osrodki pulmonologiczne, torakochirurgiczne i onkologiczne) jest w Polsce nieadekwatna do
skali potrzeb. Jest to jedng z gtdéwnych przyczyn opdznien i niedostatecznego wykorzystania
mozliwosci jakie daje nowoczesne leczenie personalizowane

Nowoczesne terapie NDRP ukierunkowane molekularnie sg dostepne w Polsce w ramach pro-
gramu lekowego B6, ktory jest dedykowany chorym na raka niedrobnokomorkowego o okreslo-
nym podtypie morfologicznym, z potwierdzong mutacjg w genie EGFR, rearanzacjg genu ALK
badz ROST, lub w kontekscie ekspresji biatka PD-L1. Grupa ta powieksza sie sukcesywnie (wraz
z aktualizacjami programu) i obejmuje juz wiekszo$¢ chorych na zaawansowanego raka ptuca.
Zgodnie ze standardami postepowania i faktyczng dostepnoscig w ramach NFZ diagnostyka
molekularna powinna wiec by¢ immanentng czescig pogtebionego postepowania diagnostycz-
nego w NDRP.

5.3. Schemat diagnostyki molekularnej w niedrobnokomaérko-
wym raku ptuca (NDRP)

Zalecany algorytm diagnostyczny raka ptuca obejmuje ocene patomorfologiczng oraz moleku-
larng, i jest scisle powigzany z stopniem zaawansowania choroby, postacig morfologiczng oraz
wstepnym planem postepowania terapeutycznego. W stopniu zaawansowania |, Il, lllA, nadal




mozliwe jest leczenie operacyjne, stgd za wystarczajgce uwaza sie potwierdzenie rozpozna-
nia raka ptuca i jedynie wstepne okreslenie niedrobnokomaorkowego utkania zmiany, z intencjg
uszczegotowienia diagnostyki w oparciu 0 materiat pooperacyjny. Natomiast w zaawansowanym
stadium choroby (stopien 1lIB, IV) niezbedne jest wykonanie petnej oceny patomorfologicznej
z okresleniem podtypu histologicznego (raka ptaskonabtonkowego, gruczotowego lub mieszane-
go) na podstawie kryteriow morfologicznych w oparciu o standardowe barwienie hematoksyling
i eozyng lub na podstawie immunofenotypowania NDRP (rak ptaskonabtonkowy, gruczotowy,
mieszany lub podtyp nieokreslony (not otherwise specified, NOS)) za pomocg immunohistoche-
micznej oceny ekspresji markerow TTF-1 oraz p63 lub p40 .

Badania molekularne wykonywane rutynowo w zaawansowanym niedrobnokomorkowym raku
ptuca stanowig obecnie najbardziej rozbudowany algorytm diagnostyki genetycznej w niehema-
toonkologicznych nowotworach nabytych (Rysunek nr 8). Ocenie podlegajg rézne klasy zmian
genetycznych, przede wszystkim mutacje punktowe, mate delecje/insercje oraz fuzje genowe,
a niekiedy rowniez amplifikacje genow. Z tego wzgledu konieczne jest korzystanie z réznorod-
nych technik biologii molekularnej i cytogenetyki; uzywane sg klasyczne techniki biologii moleku-
larnej tj. ilosciowy PCR (ocena statusu genu EGFR) i fluorescencyjna hybrydyzacja in situ (FISH)
(ocena rearanzacji gendw ALK i ROST). W efekcie podstawowe produkty rozliczeniowe propono-
wane przez NFZ jako badanie proste, ztozone, lub zaawansowane nie uwzgledniajg w petni spe-
cyfiki sciezki diagnostycznej dla raka ptuca. Nalezy réwniez podkresli¢, ze badania genetyczne
w przyttaczajgcej wiekszosci sg wykonywane rownolegle z badaniami immunohistochemiczny-
mi, ktérych na chwile obecng refundacja NFZ nie obejmuije.

Wybor technologii i algorytmu diagnostycznego zalezy w duzym stopniu od ilosci (komérko-
wosci i objetosci) materiatu diagnostycznego dostepnego do badan molekularnych. Bywa, ze
materiat zbyt skapy uniemozliwia wykonanie petnego panelu badan, zwtaszcza jesli stosowane
sg klasyczne techniki i wieloetapowe testowanie pojedynczych biomarkerow. Dlatego tez wraz
z rosnacg liczbg klinicznie istotnych celéw molekularnych, a wiec obligatoryjnie ocenianych
biomarkerow, coraz powszechniej wykorzystywane jest sekwencjonowanie nastepnej generacji
(NGS), ktére umozliwia jednoczasowg ocene wielu markerdéw, niezaleznie od charakteru bada-
nych aberracji (mutacje, fuzje). W praktyce NGS pozwala wiec na analize gendw EGFR, ALK, ROS1
w ramach jednej reakcji, a nawet znaczgce rozszerzenie panelu biomarkeréw zgodnie z aktualny-
mi zaleceniami miedzynarodowymi (wg zalecert NCCN - obligatoryjnie EGFR, ALK, ROS1, BRAF,
RET, NTRK1/2/3, MET) i inne.



Rysunek nr 8. Algorytm diagnostyki molekularnej NDRP w ramach kwalifikacji do terapii ukierun-
kowanej molekularnie.

Algorytm diagnostyczny

kwalifikacja do terapii celowanej w NDRP
Badania predykcyjne (ocena nabytych zmian somatycznych) wykonywane
w oparciu o materiat pobrany w trakcie hospitalizacji lub materiat archiwalny
celem kwalifikacji do leczenia systemowego.
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5.4. Analiza sfinansowanych diagnostycznych badan genetycz-
nych dla rozpoznania C34

Refundacja diagnostyki genetycznej w ramach leczenia szpitalnego, jak réwniez swiadczen
odrebnie kontaktowanych w raku ptuca obejmuje wszystkie markery molekularne zgodnie
z dostepnoscig terapii ukierunkowanych — inhibitoréow kinazy EGFR oraz kinazy ALK i ROST.

Zgodnie z zapisami programu lekowego MZ wprowadzonymi od stycznia 2019 roku diagnostyka
molekularnych czynnikéw predykcyjnych musi by¢ wykonywana jedynie w laboratoriach posia-
dajgcych aktualny certyfikat jednego z europejskich programow zewnatrzlaboratoryjnej kontroli
jakosci.

W latach 2017-2019 sprawozdano i rozliczono tgczng liczbe 13 242 diagnostycznych badan gene-
tycznych w raku ptuca, a kwota jaka zostata sfinansowana przez publicznego ptatnika wyniosta
12 898 557 zt (Wykres nr 40, 41). Od 2017 zauwazalny byt staty wzrost liczby badan realizowa-
nych w ramach umowy leczenie szpitalne. W samym tylko roku 2019 rozliczono 5 996 badan
genetycznych o wartosci 7 670 545 zt, wobec 1 084 badan o wartosci 559 394 zt sprawozdanych
w okresie 2017-2019 w ramach umowy $wiadczenia odrebnie kontraktowane (Wykres nr 42, 43).

Wykres nr 40. Liczba sprawozdanych i rozliczonych badan genetycznych dla rozpoznania C34
w latach 2077-2019.
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Wykres nr 41. Wartos¢ sfinansowanych przez ptatnika badar genetycznych w rozpoznaniu C34
w latach 2077-2019.
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Wykres nr 42. Liczba badan sfinansowanych w latach 2017-2019 przez ptatnika publicznego
wg umow.
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Wykres nr 43. Wartos¢ sfinansowanych badan genetycznych w rozpoznaniu €34 wg umow
w latach 2077-2019.
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Analiza badan genetycznych sprawozdanych dla rozpoznania €34 w ramach umowy leczenie
szpitalne w latach 2017-2019 (Wykres nr 44) wykazata, ze najwiecej badan sprawozdano w woje-
wodztwie mazowieckim i wielkopolskim odpowiednio: 2 268 i 1 858, a nastepnie w wojewddz-
twie slgskim: 1 560. W umowie swiadczenia odrebnie kontraktowane najwiecej badan wykazano
w wojewoddztwie mazowieckim 586 (Wykres nr 45).



Wykres nr 44. Liczba badar genetycznych sprawozdanych dla rozpoznania C34 w umowie lecze-
nie szpitalne w latach 2017-2019 wg oddziatéw wojewddzkich.
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Wykres nr 45. Liczba badan genetycznych sprawozdanych dla rozpoznania C34 w umowie Swiad-
czenia odrebnie kontraktowane w latach 2017-2079 wg oddziatéw wojewddzkich.
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Najwieksze naktady finansowe na diagnostyke molekularng w raku ptuca w latach 2017-2019
przeznaczono na podstawowe badania genetyczne w chorobach nowotworowych, w sumie 64%
sprawozdanych badan na kwote 5 018 408 zt. Od Il pétrocza 2017 odnotowano staty wzrost
liczby ztozonych badan genetycznych, najprawdopodobniej w zwigzku ze poszerzeniem progra-
mu lekowego B6 dla NDRP o inhibitory kinazy ALK i ROS-1. Od Il p6trocza 2019 wzrosta liczba
zaawansowanych badan genetycznych, zapewne dzieki coraz wiekszej dostepnosci nowych
technologii diagnostycznych opartych o NGS. Réwnolegle widoczny jest stopniowy spadek licz-
by prostych oraz ztozonych badan genetycznych (Wykres nr 46, 47,48).

W omawianym okresie najmniej srodkéw przeznaczono na produkt kompleksowa diagnostyka
genetyczna choréb nowotworowych.



Wykres nr 46. Liczba sfinansowanych badan genetycznych w chorobach nowotworowych
w ramach umowy leczenie szpitalne z podziatem na produkty rozliczeniowe w latach 2017-2019.
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Wykres nr 47. Wartos¢ finansowania badan genetycznych w rozpoznaniu C34 w latach
2017-2019.
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Wykres nr 48. Procentowy udziat kategorii badan genetycznych wykonanych dla rozpoznania
C34 w latach 2017-2019.
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Diagnostyczne badania genetyczne dla rozpoznania raka ptuca rozliczano przede wszystkim
zakresie limitowanym: 5 164, w pakiecie onkologicznym 3 108 oraz w ryczatcie 3 886 badan
(Tabela nr 12). Dominujgcym zakresem byta chirurgia klatki piersiowej dla badan materiatu
pobranego w trakcie hospitalizacji oraz materiatu archiwalnego. Dane z tabeli nr 13 wskazujg na
istotng role jakg odgrywajg w diagnostyce raka ptuca oddziaty chirurgii klatki piersiowej. Blisko
70% badan archiwalnych i 46% z materiatu ,Swiezego” zostato wykonanych na podstawie skiero-
wan wystawionych wtasnie z tych oddziatow. Zwraca uwage rowniez blisko 50% odsetek badan
z materiatu ,Swiezego” wykonanych w oddziatach pulmonologicznych.

Tabela nr 12. Liczba rozliczonych badari genetycznych z rozpoznaniem C34.

Rodzaje uméw NFZ 2017 2018 2019 | Suma
Umowa rodzaju leczenie szpitalne 1828 4334 5996 12 158
Ryczatt 1179 1313 1394 3886
Pakiet onkologiczny 434 1140 1534 3108
Swiadczenia poza pakietem onkologicznym 215 1881 3068 5164

Umowa rodzaju swiadczenia odrebnie kontraktowane

(ryczalt) 304 411 211 924

Razem liczba badan genetycznych
rozliczonych dla rozpoznania ICD10: C34 2132 4745 6365 13242
w umowach NFZ

Tabela nr 13. Liczba badan genetycznych sfinansowanych dla rozpoznania C34 w umowie rodzaju
leczenie szpitalne w zakresach w latach 2077-2019.

Suma
koricowa

Zakresy w umowie rodzaju leczenie szpitalne 2017 2018 2019

Badania genetyczne z materiatu archiwalnego

Chirurgia klatki piersiowej 251 1008 1259
Chirurgia onkologiczna 34 175 209
Choroby ptuc 24 113 137
Onkologia kliniczna 2 22 24

Badania genetyczne - szpitalne
materiat ,Swiezy" pobrany w trakcie hospitalizacji

Chirurgia klatki piersiowej 835 1834 2206 4875
Choroby ptuc 947 2033 2320 5300
Onkologia kliniczna 45 117 110 272
Choroby ptuc specjalistyczne 33 30 63

pozostate zakresy 1 2 12 19




Materiat diagnostyczny ,Swiezy”, czyli pozyskany w trakcie hospitalizacji pobierano najczesciej
w ramach procedur raportowanych w grupie D06 — srednie zabiegi klatki piersiowej oraz D28
choroby nowotworowe uktadu oddechowego (Wykres nr 49).

Wykres nr 49. Liczba badan genetycznych dla rozpoznania C34 z materiatu pobranego w trakcie
hospitalizacji rozliczonych grupg JGP w okresie 2017-2019.
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Nalezy réwniez wskaza¢, ze wiekszos¢ diagnostycznych badan genetycznych byta rozliczana
poza pakietem onkologicznym. W okresie 2017-2019 w zakresie nielimitowanym (w ramach
pakietu) sfinansowano 3 108 badan o tgcznej wartosci 3 330 300 zt. Natomiast w zakresach limi-
towanych ($wiadczenia poza pakietem onkologicznym i w ryczatcie) wykonano tgcznie 10 132
badan o wartosci 9 568 257 zt (Tabela nr 14).

Tabela nr 14. Produkty rozliczeniowe dla badari genetycznych w chorobach nowotworowych sfi-
nansowane dla rozpoznania C34 w pakiecie onkologicznym i zakresach limitowanych w ramach
umdw z NFZ w latach 2017-20179.

Produkty rozliczeniowe w umowach NFZ 2017 2018 2018 2019 2019

20170

dot. badan genetycznych w chorobach 132 Il 1 Il 1 Il Razem
nowotworowych potrocze potrocze péirocze potrocze poéirocze

UMOWA RODZAJU LECZENIE SZPITALNE 665 1163 2005 2329 3020 2976 12158

Podstawowe badanie genetyczne w choro-
bach nowotworowych

Swiadczenia rozliczone w ryczatcie 494 609 595 400 313 276 2687

Swiadczenia rozliczone w pakiecie onkologicz-
nym

624 1095 1779 1730 1340 1165 7733

130 281 471 423 265 216 1786

Swiadczenia rozliczone poza pakietem onko-

) 205 713 907 762 673 3260
logicznym

Ztozone badanie genetyczne w chorobach
nowotworowych

$wiadczenia rozliczone w ryczatcie 34 38 83 210 298 230 893

34 63 221 560 1166 992 3036




Swiadczenia rozliczone w pakiecie onkologicz-

16 67 174 346 318 921
nym

Swiadczenia rozliczone poza pakietem onko-

. 9 71 176 522 444 1222
logicznym

Zaawansowane badanie genetyczne w choro-

7 5 5 39 514 819 1389
bach nowotworowych
Swiadczenia rozliczone w ryczatcie 4 4 21 91 186 306

Swiadczenia rozliczone w pakiecie onkologicz-
nym

3 4 1 4 161 228 401

Swiadczenia rozliczone poza pakietem onko-
logicznym

UMOWA RODZAJU SWIADCZENIA ODREBNIE
KONTRAKTOWANE

Kompleksowa diagnostyka genetyczna chordb
nowotworowych

1 14 262 405 682

112 192 205 204 211 158 1082

0d 2018 umozliwiono finansowanie badan genetycznych w ramach umowy leczenia szpitalne
z materiatu archiwalnego, co umozliwito rozliczanie badan diagnostycznych zleconych i wyko-
nanych w trybie ambulatoryjnym. tgczna liczba badan rozliczonych w tym trybie w latach 2018-
2079 wynosi 1 629 o wartosci 2 119 828 zt (Tabela nr 15).

Tabela nr 15. Liczba i wartos¢ archiwalnych badar genetycznych w chorobach nowotworowych
sfinansowanych dla rozpoznania ICD10 C34 w latach 2018-2019.

Badania genetyczne

- archiwalne liczba wartos$c liczba wartos¢ liczba warto$¢

Podstawowe badanie genetyczne

208 134984zt 382 247903z 590 3828867t
W chorobach nowotworowych

Ztozone badanie genetyczne

W chorobach nowotworowych 99 128494z 598 776 156 zt 697 904 650 zt

Zaawansowane badanie genetyczne

W chorobach nowotworowych 4 9734zt 338 822 557 z 342 832291 zt

Razem 311 273212zt 1318 1846616zt 1629 2119828zt

W podsumowaniu nalezy wskazac, ze w okresie 2017-2019 dla rozpoznania ICD10 C34 w umowie
kompleksowa diagnostyka genetyczna choréb nowotworowych oraz w umowie leczenie szpital-
ne rozliczono zazwyczaj po jednym produkcie rozliczeniowym na jednego pacjenta (Tabelanr 16
i 17), natomiast dla 1 476 pacjentéw sprawozdano i rozliczono po dwa produkty rozliczeniowe.
Wraz ze wzrostem liczby wykonywanych zaawansowanych badan diagnostycznych nalezy ocze-
kiwac¢ spadku liczby pacjentow dla ktérych rozliczono dwa i wiecej badan genetycznych. Analiza
biomarkeréw metoda sekwencjonowania nastepnej generacji (NGS), rozliczana w tej kategorii,
umozliwia ocene wielu gendw w pojedynczej reakcji, przy istotnie mniejszym zuzyciu materiatu
tkankowego. Pozwala wiec na skuteczng identyfikacje szerokiego spektrum potencjalnych celow
terapeutycznych dla nowoczesnych terapii celowanych.



Tabela nr 16. Liczba badar genetycznych na pacjenta sfinansowanych dla rozpoznania ICD10 C34
jako kompleksowa diagnostyka genetyczna choréb nowotworowych w okresie 2017-2079.

Liczba badan z umowy rodzaj swiadczenia odrebnie kontrak-

towane na pojedynczego pacjenta i et ST
1 badanie genetyczne 868 448 756 7t
2 badania genetyczne 181 93 577 zt
3 badania genetyczne 24 12 408 zt
4 badania genetyczne 8 4136 zt

Tabela nr 17. Liczba badar genetycznych na pacjenta sfinansowanych dla rozpoznania ICD10 C34
w umowie leczenie szpitalne w okresie 2017-2019.

Liczba badan z umowy rodzaj leczenie szpitalne

na pojedynczego pacjenta Liczba badan Wartosé
1 badanie genetyczne 10738 10 854 180 zt
2 badania genetyczne 1295 1349188 zt
3 badania genetyczne 114 127 358 zt
4 badania genetyczne 8 6 490 zt
7 badan genetycznych 1 649 74

Poza technologig NGS, jednoczasowa ocena wielu celéw molekularnych jest mozliwa réwniez
w oparciu o zaawansowang technologie gPCR (ang. quantitative Real Time PCR). Metoda ta
w przeciwienstwie do NGS nie umozliwia identyfikacji wszystkich zmian w badanych genach, jest
jednak czuta, znacznie szybsza i pozwala w stosunkowo fatwy sposob zidentyfikowac¢ najczest-
sze, istotne klinicznie aberracje molekularne.

5.5. Czas od sprawozdania i rozliczenia diagnostycznego bada-
nia genetycznego do pierwszego podania leku w programie
lekowym

Przeanalizowano sredni czas pomiedzy sprawozdaniem i rozliczeniem diagnostycznego badania
genetycznego dla chorych z rozpoznaniem raka ptuca C34, a rozpoczeciem leczenia w ramach
programu lekowego Leczenie niedrobnokomdrkowego raka ptuca w latach 2017-2019, wyniki
oceniano w ujeciu dla catej Polski oraz poszczegdlnych wojewodztw.

W latach 2017-2019 wykonano tgcznie 13 242 diagnostycznych badan genetycznych u chorych
z rozpoznaniem raka ptuca (C34). W tym samym okresie leczenie w ramach programu lekowego
rozpoczeto jedynie u 1 345 chorym (10% badanych). Dla 1 237 chorych badanie genetyczne




zostato rozliczone przed wigczeniem do programu lekowego. Sredni czas oczekiwania na poda-
nie leku, a wiec czas pomiedzy rozliczeniem diagnostycznego badania genetycznego a rozpo-
czeciem leczenia wynosit dla catej Polski 52 dni (Rysunek nr 9, Tabela nr 18).

Tak istotna zwtoka jest gteboko sprzeczna ze standardami postepowania klinicznego, dobitnie
wskazuje na pilng potrzebe koordynacji i poprawy jakosci catego procesu diagnostyki i leczenia
raka ptuca w Polsce.

Rysunek nr 9. Sredni czas oczekiwania na podanie leku w ramach programu lekowego dla nie-
drobnokomodrkowego raka ptuca liczony od momentu rozliczenia diagnostycznego badania
genetycznego

Liczba badan genetycznych Liczba pacjentow, 1237 Sredni czas do podania

wykonanych dla rozpoznania  u ktérych sfinansowano badanie  Liczba pacjentow wtgczonych do leku po wykonaniu badania

C34 i sfinansowanych genetyczne dla rozpoznania C34 programu lekowego po wykonaniu genetycznego
w ramach uméw NFZ i podano lek w ramach programu badania genetycznego
lekowego

Liczba pacjentow wigczonych
do programu lekowego
przed wykonaniem badania
genetycznego

Tabela nr 18. Sredni czas oczekiwania na podanie leku w programie lekowym dla NDRP w zalez-
nosci od rodzaju materiatu poddanego analizie w diagnostycznym badaniu genetycznym (mate-
riat Swiezego i materiat archiwalny).

liczba badan Sredni czas
genetycznych* oczekiwania**

Leczenie niedrobnokomérkowego raka ptuca

Umowa leczenie szpitalne, w tym 1192 57
badania genetyczne z materiatu archiwalnego 298 44
badania genetyczne z materiatu Swiezego 894 62
Umowa $wiadczenia odrebnie kontraktowane 153 10

Razem 1345 52

* Liczba pacjentéw, u ktdrych wykonano i rozliczono diagnostyczne badania genetyczne z rozpoznaniem C34 i podano lek z programu
lekowego Leczenie niedrobnokomdrkowego raka ptuca

** Sredni czas od sprawozdania i rozliczenia wyniku diagnostycznego badania genetycznego do podania leku w programie lekowym

Nie ma watpliwosci, ze tak dtugi czas oczekiwania moze istotnie i niekorzystnie wazy¢ na sku-
tecznosci terapii i indywidualnym rokowaniu. Dbatos¢ o szeroko rozumiany interes pacjenta, jak
i interes ptatnika, ktory ponosi wysokie koszty stosowania terapii innowacyjnych wymaga wdro-
zenia efektywnego systemu monitorowania tzw. sciezki chorego. Pozwoli to na jej optymalizacje,
a w efekcie realne skrécenie czasu oczekiwania na rozpoczecia leczenia. Specyfika postepo-
wania klinicznego w raku ptuca powoduje, ze kluczowe wydaje sie wdrozenie systemu centréow



narzgdowych koordynowanej — diagnostyki i leczenia, a wiec funkcjonalne powigzanie osrod-
kow diagnozujacych i leczacych. Potwierdzajg to dane z tabeli 20, gdzie czas oczekiwania na
rozpoczecie leczenia po rozliczeniu badania molekularnego w tzw. szpitalach ogélnopolskich
(Instytuty medyczne i szpitale kliniczne) wynosi 46 dni a w przypadku szpitala powiatowego
69 dni. Widoczne sg rowniez istotne roznice pomiedzy wojewddztwami, z najkrotszym czasem
oczekiwania na leczenie w wojewodztwie Swietokrzyskim: 25 dni/55 chorych wiaczonych po roz-
liczeniu badania z NFZ i najdtuzszym w wojewddztwie podlaskim: 86 dni/14 chorych wigczonych
do leczenia po rozliczeniu badania z NFZ (Tabela nr 19).

Tabela nr 19. Sredni czas oczekiwania na podanie leku w ramach programu lekowego dla niedrob-
nokomdrkowego raka ptuca liczony od momentu rozliczenia wyniku diagnostycznego badania
genetycznego wg wojewodztw.

Srednia z czas
wiaczenia do
programu**

Liczba

Leczenie niedrobnokomérkowego raka ptuca S
pacjentow*

wszystkie wojewodztwa 1345 52

w tym w poszczegdlnych wojewddztwach

07 dolnoslaskie

02 kujawsko-pomorskie

03 lubelskie

04 lubuskie 30 61
05 todzkie 64

06 matopolskie 54
07 mazowieckie 42
08 opolskie 11 58
09 podkarpackie

10 podlaskie

11 pomorskie

12 $lgskie

13 Swietokrzyskie 98 25
14 warminsko-mazurskie 25 58
15 wielkopolskie 46
16 zachodniopomorskie 23

* Liczba pacjentéw, u ktdrych wykonano i rozliczono diagnostyczne badania genetyczne z rozpoznaniem C34 i podano lek z programu
lekowego Leczenie niedrobnokomdrkowego raka ptuca

** Sredni czas od sprawozdania i rozliczenia wyniku diagnostycznego badania genetycznego do podania leku w programie lekowym




Tabela nr 20. Sredni czas oczekiwania na podanie leku w ramach programu lekowego dla niedrob-
nokomdrkowego raka ptuca liczony od momentu rozliczenia diagnostycznego badania genetycz-
nego z podziatem na grupy podmiotdw leczniczych.

Leczenie niedrobnokomérkowego raka ptuca it [ S'redp i czas
genetycznych* oczekiwania**

Szpitale ogdlnopolskie (Instytuty i Szpitale kliniczne) 480 46
Szpitale Il stopnia 229 51
Szpitale onkologiczne 175 41
Szpitale Il stopnia 65 66
Szpitale | stopnia 2 69
Szpitale pulmonologiczne 394 62

Razem 1345 52

* Liczba pacjentdw, u ktérych wykonano i rozliczono diagnostyczne badania genetyczne z rozpoznaniem C34 i podano lek z programu
lekowego Leczenie niedrobnokomdrkowego raka ptuca

** Sredni czas od sprawozdania i rozliczenia wyniku diagnostycznego badania genetycznego do podania leku w programie lekowym

Prawidtowa diagnostyka molekularna w raku ptuca z uzyciem nowoczesnych metod i techno-
logii wymaga naktadow finansowych, a ich rozwazne wydatkowanie przektada sie wprost na
efektywnos¢ leczenia. Dla chorego oznacza mozliwos¢ zastosowania optymalnych opcji tera-
peutycznych, a dla systemu finansowania ochrony zdrowia mniejsze straty ponoszone z powodu
przypadkowego, nieuzasadnionego stosowaniu drogich terapii, w tym wymierne oszczednosci
w wydatkach na terapie ukierunkowane molekularnie dzieki wtasciwej kwalifikacji chorych do
leczenia. Poczgwszy od roku 2017 roku dostep do onkologicznych badan genetycznych ulegt
w Polsce zdecydowanej poprawie i oczekiwanie. Oczekiwanie, iz poprawie ulegnie rowniez efek-
tywnosc¢ stosowanego leczenia, a wiec mierzalne wskazniki rokownicze jest w petni uzasadnione.

Jednak analiza faktycznej dostepnosci innowacyjnych terapii wskazuje, ze kompleksowych
zZmian wymaga organizacja procesu diagnostyczno-terapeutycznego w raku ptuca, w tym koor-
dynacja pracy osrodkow odpowiedzialnych za diagnostyke oraz leczenie raka ptuca, ale réwniez
mocniejsze wpisanie w ten system wyspecjalizowanych zespotow diagnostycznych zapewnia-
jacych kompleksowa ocene patomorfologiczng w powigzaniu z petnym profilem diagnostyki
molekularnej. Laboratoria powinny zapewnia¢ wysokiej klasy kadre diagnostow molekularnych
i genetycznych oraz najnowsze certyfikowane technologie diagnostyczne.



Badania
genetyczne

w howotworach
jelita grubego
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C18 - Nowotwor ztosliwy jelita grubego

C19 - Nowotwor ztosliwy zgiecia
esiczo-odbytniczego

C20 - Nowotwor ztosliwy odbytnicy




6.1. Epidemiologia na swiecie, miejsce Polski na tle Europy

Nowotwory jelita grubego i odbytu sg na swiecie trzecim najczesciej wystepujgcym nowotwo-
rem mezczyzn (1,02 min przypadkow, 11%) i drugim kobiet (0,8 min przypadkoéw, 9,5%). Pra-
wie 80% przypadkow wystepuje w krajach o wysokim i srednio wysokim dochodzie per capita.
Roznice czestosci wystepowania miedzy populacjami sg ponad 10-krotne: najwiekszg czestosc
wystepowania notuje sie w Australii i Nowe]j Zelandii oraz Europie Zachodniej, najnizszg w Afryce
(z wyjatkiem RPA) i Potudniowo-Centralnej Azji. Zachorowania wystepujg okoto 2-krotnie cze-
Sciej w populacji mezczyzn niz kobiet. Nowotwory jelita grubego sg odpowiedzialne na swiecie
za ponad 10% zgondw nowotworowych, co stanowi trzecig najczestszg nowotworowg przyczy-
ne zgonu na $wiecie powodujgc rocznie okoto 1,8 min zgondw. Umieralnos$¢ kobiet jest nizsza
niz mezczyzn.

W Europie wysokg zachorowalno$é obserwuje w krajach Europy Srodkowo-Wschodniej (Wegry,

Stowacja, Stowenia, Czechy) oraz w krajach Potwyspu Iberyjskiego (Hiszpania, Portugalia).

Rysunek nr 10.Umieralnos$¢ z powodu raka jelita grubego w wybranych krajach (standaryzacja wg
populacji Swiata ASW).
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Srednia warto$é wspdtczynnika zachorowalnosci4 w krajach Unii Europejskiej wynosi 92/100
tys. mezczyzn i 56/100 tys. kobiet®. Umieralnos$¢ (obie ptcie) w krajach Unii Europejskiej waha
sie od 25/100 tys. w Finlandii do 58/100 tys. w Stowacji przy sredniej 32/100 tys. Polska na tle
krajéw unijnych jest krajem o niskim ryzyku zachorowania na raka jelita grubego (70/100 tys.)
i jednoczesnie wysokim ryzyku zgonu (43/100 tys.) (Rysunek nr 10).

4. Dane odnosza sie do oszacowania na 2020 rok i wyrazone sg jako wspdtczynniki standaryzowane wedtug
wieku na populacje Europy 2013 (ESP2013)

5. https.//ecis.jrc.ec.europa.eu/ dostep z dnia 23X2020



Etiologia

Etiologia nowotwordw jelita grubego nie zostata dotychczas wyjasniona. Zwykle rozwaza sie
dwie grupy przyczyn: niemodyfikowalne i zwigzane z szeroko rozumianym srodowiskiem.

Najwazniejszym niezaleznym i nie podlegajgcym modyfikacji czynnikiem ryzyka jest wiek. Wsrod
niemodyfikowalnych czynnikdéw ryzyka wymienia sie zespoty genetycznie uwarunkowane (np.
polipowatos$é rodzinng (FAP) i zespoty Lyncha, Gardnera, Turcota, Zanca), gdzie ryzyko zachoro-
wania siega nawet 80-100%. Podwyzszone ryzyko zachorowania obserwuje sie rowniez wsrod
chorych na wrzodziejgce zapalenie jelita grubego (ryzyko wzgledne wynosi okoto 20%) i chorobe
Lesniowskiego-Crohna.

Szacuje sie, ze okoto 75% nowotworow jelita grubego ma charakter spontaniczny, 1% zwigzany
jest z FAP 4-7% z innymi zespotami genetycznie uwarunkowanymi, a okoto 15-20% z indywidual-
ng badz rodzinng historig choroby.

Wiele badan nad czestoscig wystepowania raka jelita grubego w réznych wskazuje, ze tzw.
westernizacja diety powoduje, ze do uktadu pokarmowego przedostajg sie sktadniki uszkadzaja-
ce komorki btony sluzowej jelita. Szacuje sie, ze zmiana zwyczajéw zywieniowych moze obnizy¢
zagrozenie tym nowotworem nawet do 70%. Uwaza sie, ze dieta bogata w czerwone mieso,
szczegolnie wysoko przetworzone i ttuszcze zwierzece oraz catkowita wartos¢ energetyczna
pozywienia sg jednymi z najwazniejszych czynnikéw ryzyka. Brak aktywnosci fizycznej, powta-
rzajgce sie zaparcia i ekspozycja na dym tytoniowy sg kolejnymi czynnikami ryzyka.

Epidemiologia w Polsce

W polskiej populacji nowotwory jelita grubego sg trzecim co do czestosci wystepowania nowo-
tworem mezczyzn i kobiet — roczna liczba zachorowan wynosi odpowiednio okoto 10 200 (12%)
i ponad 8 100 (10%). Zgony stanowig 13% zgondéw nowotworowych mezczyzn (6 900) i 10%
kobiet (5 370).

Liczba zachorowan i zgondw wzrasta z wiekiem poczawszy od 40. roku zycia, przy czym wzrost
ten jest szybszy u mezczyzn. Ponad 80% nowotwordw jelita grubego diagnozuje sie po 60. roku
zycia (Rysunek nr 11). Nalezy zwrdci¢ uwage, ze zgony z powodu raka jelita grubego wystepuja
dwa razy czesciej u mezczyzn niz u kobiet zaréwno w Polsce, jak i w innych krajach Europy.




Rysunek nr 11. Liczba zachorowan i zachorowalnos¢ wedtug grup wieku na nowotwory jelita
grubego, Polska 2015-2017
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Nowotwory jelita grubego od ponad czterech dekad charakteryzujg sie rosngca tendencja przede
wszystkim zachorowalnosci (Rysunek nr 12). Umieralno$¢ mezczyzn wyraznie wyhamowata
w koncu | dekady, natomiast umieralnos¢ kobiet od poczatku wieku ma tendencje malejgca

(Rysunek nr 13).

Rysunek nr 12. Zachorowalnos¢ na raka jelita
grubego w Polsce wedtug pfci.
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Rysunek nr 13. Umieralnos¢ z powodu raka
jelita grubego w Polsce wedtug pfci.

Nowotwory jelita grubego od ponad 40 lat stajg sie coraz powazniejszym problemem onkolo-
gicznym w Polsce, co jest konsekwencjg rosnacej liczby zachorowan i zgondw z tego powodu
i w ciggu najblizszych lat wzorzec ten bedzie kontynuowany ze wzgledu na starzejgcg sie popu-

lacje Polski.



Rozktad geograficzny od lat 70 ubiegtego wieku wskazuje Wielkopolske jako region o podwyz-
szonym ryzyku zachorowania u obu ptci (Rysunek 14, 15).

Rysunek nr 14. Zachorowalnos¢ na nowotwo- Rysunek nr 15. Zachorowalnos¢ na nowotwory
ry ztosliwe jelita grubego, mezczyzni, Polska jelita grubego, kobiety, Polska 2015-2017.
2015-2017.
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Wysoka umieralnos¢ w Polsce na tle innych krajow europejskich jest pochodng znacznie nizszych
wskaznikow przezywalnosci w Polsce. Polska nalezy do grupy krajéw o najnizszych wskaznikach
5-letnich przezy¢ wzglednych. Wskaznik ten w przypadku raka okreznicy dla pacjentow zdia-
gnozowanych w latach 2010-2014 wynosit 52,9% i byt nizszy o 15 punktow procentowych od
obserwowanego w Belgii (67,9%) (Rysunek nr 16); w przypadku raka odbytnicy wskaznik przezy¢
wynosit 48,2% i byt nizszy o 20 punktow procentowych od obserwowanego w Norwegii (69,2%)
(Rysunek nr 17).

Rysunek nr 16. Wskaznik 5-letnich przezy¢ Rysunek nr 17. Wskaznik 5-letnich przezy¢
wzglednych netto w wybranych krajach, nowo- wzglednych netto w wybranych krajach, nowo-
twory okreznicy, obie ptcie (Concord-3). twory odbytnicy, obie pfcie.
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Skutecznosc¢ leczenia stopniowo sie poprawia. W latach 90. XX wieku piecioletnie przezycia
wynosity 25%, a obecnie wzrosty do 50%. W innych krajach europejskich tak jak w Norwegii
wynoszg one okoto 67 % proc. chorych, a w Holandii u 63%.

Istotnym elementem majgcym wptyw na odsetki przezy¢ catkowitych jest dostep do leczenia
w postaci zaawansowanych terapii celowanych uwarunkowany miedzy innymi dostepem do
diagnostyki genetycznej. W zaawansowanym raku jelita grubego stosuje sie terapie z wykorzy-
staniem przeciwciat monoklonalnych. Warunkiem wtgczenia do takiej terapie jest m.in. wykona-
nie badan genetycznych wykluczajgcych wystepowanie mutacji w genach KRAS, NRAS i BRAF.
W zaleznosci od schematu diagnostycznego wykorzystywanego przez laboratoria genetyczne
badania mogg byc¢ rozliczane jako proste lub ztozone. W niektorych przypadkach raka jelita
grubego coraz wieksze znaczenie ma ocena genetyczne niestabilnosci mikrosatelitarnej (MSI),
ktora wykorzystywana jest do modyfikacji schematu leczenia chemioterapia.

6.2. Schemat diagnostyczny wykonywanych badan genetycz-
nych w nowotworach jelita grubego

W przerzutujgcym raku jelita grubego mozliwe jest zastosowanie leczenia celowanego z wyko-
rzystaniem przeciwciat monoklonalnych anty-EGFR. Kluczowym etapem kwalifikacji do tego
leczenia jest ocena statusu mutacji w genach KRAS, NRAS, BRAF w tkance nowotworowe;.
ldentyfikacja mutacji w jednym z wymienionych gendw jest kryterium wykluczajgcym z terapii.
Laboratorium oznaczajgce mutacje moze wykonywac diagnostyke z uwzglednieniem dwoch
wariantow przeprowadzenia analizy molekularnej. Laboratorium samodzielnie decyduje, ktérym
sposobem przeprowadzi diagnostyke.

Jeden z wariantéw przedstawiony jest na Rysunku nr 18. W pierwszym jego etapie ocenie pod-
lega fragment genu KRAS (kodony 12 i 13), w ktorym najczesciej wystepujg mutacje tego genu.
W przypadku wykrycia mutacji, na tym etapie, diagnostyka jest zakornczona, a badanie moze
by¢ rozliczone jako proste badanie genetyczne. W przypadku, gdy na tym etapie mutacja nie
jest wykrywana badanie jest poszerzane o ocene pozostatych fragmentdéw gendw KRAS, NRAS
i BRAF i rozliczane jest jako ztozone badanie genetyczne.



Rysunek nr 18. Algorytm diagnostyczny wykonywanych badari genetycznych w nowotworach
jelita grubego.

Diagnostyczne badania genetyczne wykonywane w raku jelita grubego.
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Drugi wariant wykonywanej diagnostyki w przerzutujgcym raku jelita grubego zaktada jednocza-
sowe wykonanie oceny statusu wszystkich trzech gendow KRAS, NRAS, BRAF i rozliczenie bada-
nia jako ztozone badanie genetyczne w chorobach nowotworowych.

Do oceny statusu genow KRAS, NRAS, BRAF najczesciej wykorzystywane techniki biologii mole-
kularnej to: bezposrednie sekwencjonoanie metodg Sanegera lub bardziej popularny prosty test
diagnostyczny oparty o technologie gPCR. Kategoria badan genetycznych tj. ,proste badanie
genetyczne” zaktada wykonanie oznaczen genetycznych metodg sekwencjonowania Sanegera
tzn. zsekwencjonowanie od 1 do 6 amplikonéw lub zastosowanie prostego testu diagnostycz-
nego (z reguty gPCR). Dotyczy to sytuacji, kiedy mutacje wykrywane sg w genie KRAS bez
koniecznosci rozszerzania badania na pozostate geny (NRAS/BRAF). Kategoria ztozone badanie
genetyczne zaktada wykonywanie oznaczen genetycznych metodg Sangera tzn. zsekwencjono-
waniem od 6 do 40 amplikonow lub wykonanie analizy z uzyciem reakcji PCR, w tym przypadku
uzyciem jej modyfikacji, czyli reakcji gPCR oceniajgcej zmiany w duzo szerszym zakresie niz
miato to miejsce w prostym badaniu genetycznym.®

6.3. Analiza rozliczonych badan genetycznych w nowotworach
jelita grubego C18-C20

Analiza danych wskazata, ze taczna liczba sprawozdanych i rozliczonych badan genetycznych
w okresie 2017-2019 u chorych z rozpoznaniem C18-C20 to 5 691, a wartos¢ sfinansowanych
badan przez publicznego ptatnika wynosita 5 824 917 zt (Wykres nr 50, 51).

Wykres nr 50. Liczba sprawozdawanych badari ~ Wykres nr 51. Wartos¢ sfinansowanych przez
genetycznych dla rozpoznan C18-C20 w latach  pfatnika badan genetycznych w rozpoznaniach
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Odnotowano, ze w roku 2019 liczba badan genetycznych dla rozpoznania C18-C20 istotnie wzro-
sta. W roku 2017 wyniosta ona 415 a w roku 2019 juz 3 798. Wzrost liczby wykonanych i spra-
wozdanych do NFZ badan nadal jest nieadekwatny do liczby rocznych zachorowan na raka jelita
grubego. Nie mozna wykluczy¢ tu innych zrédta finansowania, poza publicznych ptatnikiem.

Wykres nr 52. Liczba badari genetycznych wykonanych dla C18-C20 w umowach NFZ.
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Wykres nr 53. Procentowy udziat rodzajéw badan genetycznych w chorobach nowotworowych dla
rozpoznania C18-C20.
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W analizowanym okresie najwiekszy udziat procentowy udziat sprawozdanych i rozliczonych
w ramach nowego modelu finansowania badan genetycznych w rozpoznaniach C18-C20 miaty
ztozone badania genetyczne w chorobach nowotworowych (Wykres nr 53) az 66%, sfinansowa-
ne w kwocie 4 155 940 zt przez NFZ (Wykres 54). Niewielki, tylko 1% udziat procentowy miaty
zaawansowane badania genetyczne w chorobach nowotworowych.

Wykres nr 54. Wartos¢ finansowania badan genetycznych w rozpoznaniu C18-C20 w latach 2017-
2020.
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Diagnostyczne badania genetyczne dla rozpoznan C18-C20 rozliczano przede wszystkim zakre-
sach limitowanych ($wiadczenia poza pakietem oraz ryczatt) 3 394 badan o wartosci 3 321 977
zt, natomiast w pakiecie onkologicznym wykonano 2 297 badan o wartosci 2 440 901 zt (Tabela
nr21).

Tabela nr 21. Liczba sprawozdanych i sfinansowanych badar genetycznych dla rozpoznari
C18-C20.

Rodzaje

umow NFZ liczha  warto§é  liczba  warto§é  liczba  warto§é  liczha  wartosé

Umowa rodzaju

leczenie 186 180898zt 1147 1138925zt 3497 3997918zt 4830 5317 740 zi
szpitalne
Ryczatt 20 18009z 161 183980zt 452 558106zt 633 760094 zt

Pakiet onkologiczny 154 152019z 652 6380902zt 1491 1650792zt 2297 2440901 zt

Swiadczenia poza
pakietem onkologicz- 12 10870zt 334 316855zt 1554 17890202zt 1900 2116745zt
nym

Umowa rodzaju
Swiadczenia odreb-
nie kontraktowane
(ryczatt)

231 120461zt 373 214555zt 317 172161zt 921 507177z}

Razem 417 3013592zt 1520 1353480zt 3814 4170079zt 5751 5824917 zi



Najczestszym zakresem w ktorym rozliczano badania diagnostyczne genetyczne wykonane
z materiatu pobranego podczas hospitalizacji byta chirurgia onkologiczna, a w przypadku roz-
liczania materiatu archiwalnego — onkologia kliniczna. Dane z Tabeli nr 22 wskazujg na istotng
role jaka odgrywajg w diagnostyce nowotwordw jelita grubego oddziaty chirurgii onkologiczne;.

Tabela nr 22. Liczba sfinansowanych badan genetycznych w umowie rodzaju leczenie szpitalne
w zakresach w latach 2017-2019 dla rozpoznar C18-C20.

Zakresy

w umowie rodzaju
leczenie szpitalne

liczba wartos$é liczba wartos$é liczba wartos$é liczba wartos$é

Badania genetyczne z materiatu archiwalnego

Onkologia

Kliniczna 694 668753zt 2415 2820380z 3109 3489133z

Chirurgia

onkologiczna 59 55811zt 419 431883z 478 487693z

Choroby ptuc 17 22 065zt 17 22 065 zt
Badania genetyczne - szpitalne materiat ,Swiezy” pobrany w trakcie hospitalizacji

Chirurgia

onkologiczna 154 157048zt 326 343138zt 501 527118zt 981 1027304z

Onkologia
Kiniczna 31 23200 zt 63 67979zt 141 189010zt 235 280188zt
Inne zakresy 1 649 zt S 324574 4 7463 zt 10 11357 zt

Razem 186 180898zt 1147 1138925zt 3497 3997918zt 4830 5317740 zi

Najczesciej rozliczang grupg dla hospitalizacji podczas, ktérej pobrano materiat dla wykonania
badania diagnostycznego byta grupa F31A — kompleksowe zabiegi jelita grubego >17 r.z (Wykres
nr 55).

Wykres nr 55. Liczba badan genetycznych w trakcie hospitalizacji ze wykazanymi najczesciej
grupami zabiegowymi JGP rozliczonych dla rozpoznari C18-C20.

pozostate JGP 40
F21 Kompleksowe zabiegi jelita cienkiego 16
F42 Duze zabiegi jamy brzusznej 2
F32 Duze i endoskopowe zabiegi jelita grubego 107
F36 Choroby jelita grubego 154
F31A Kompleksowe zabiegi jelita grubego > 17 1. Z. 389
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Wykres nr 56. Liczba badar genetycznych w chorobach nowotworowych w ramach umowy lecze-
nie szpitalne z podziatem na produkty rozliczeniowe sfinansowanych w latach 2017-2019.
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Analiza szczegdtowa rodzaju sprawozdanych badan wykazata, ze w Il potowie 2019 roku wzrosta
liczba rozliczonych ztozonych badan genetycznych (Wykres nr 56, Tabela nr 23). Jest to bardzo
pozytywna zmiana systemowa i wskazuje na wzrost wykorzystania technik ztozonych w diagno-
styce genetycznej raka jelita grubego.

Tabela nr 23. Produkty rozliczeniowe w umowach NFZ dot. badari genetycznych w chorobach no-
wotworowych dla grupy rozpoznar C18-C20 sfinansowane w pakiecie onkologicznym i zakresach
limitowanych.

2017 2017 2018 2018 2019

Suma

| Il | ] | ,
koricowa

potrocze potrocze potrocze péirocze potrocze

UMOWA RODZAJU LECZENIE SZPITALNE 19 167 466 681 1426 2071

Ztozone badanie genetyczne

w chorobach nowotworowych 9 7 e e 2R e
Swiadczenia rozliczone w ryczatcie 2 3 69 48 168 218
Sw!adczenla rozliczone w pakiecie onko- 1 71 150 173 384 600
logicznym

SWladC;en|a rozliczone poza pakietem 9 19 197 413 224
onkologicznym

Podstawowe badanie genetyczne 14 28 275 378 420 494
w chorobach nowotworowych

Swiadczenia rozliczone w ryczatcie 3 1 9 88 14 44
Sw@adczenia rozliczone w pakiecie onko- 1 63 148 178 945 937
logicznym

Swiadczenia rozliczone poza pakietem 9 68 17 161 213

onkologicznym



Zaawansowane badanie genetyczne

w chorobach nowotworowych 2 9 9 9 1 &
Swiadczenia rozliczone w ryczafcie 1 2 2 6
Sw!adczema rozliczone w pakiecie onko- 1 ) 1 9 5 20
logicznym

Swiadczenia rozliczone poza pakietem 1 ) 1 A 9

onkologicznym
UMOWA W RODZAJU SWIADCZENIA ODREBNIE KONTRAKTOWANE

Kompleksowa diagnostyka genetyczna

) 71 158 139 192 162 139
chordéb nowotworowych

Najwiecej rozliczonych diagnostycznych badan genetycznych w latach 2017-2019 w umo-
wie leczenie szpitalne odnotowano w wojewddztwie mazowieckim 853, a nastepnie slgskim
i zachodniopomorskim. W wojewddztwie opolskim rozliczono 34 badania a w lubuskim 1 (Wykres
nr 57), a w przypadku badan genetycznych w umowie rodzaju swiadczenia odrebnie kontraktowa-
ne najwiecej zrealizowano w mazowieckim 438 (Wykres nr 58).

Wykres nr 57. Liczba diagnostycznych badan genetycznych dla rozpoznania C18-C20 w oddzia-
tach wojewddzkich w latach 2017-2019 sfinansowanych w umowie leczenie szpitalne.
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Wykres nr 58. Liczba diagnostycznych badar genetycznych dla rozpoznania C18-C20 w oddzia-
tach wojewddzkich w latach 2017-2019 sfinansowanych w umowie rodzaju Swiadczenia odrebnie
kontraktowane.
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W okresie 2017-2019 badan genetycznych w chorobach nowotworowych z materiatu archi-
walnego w rozpoznaniu ICD10 C18-C20 najwiecej sprawozdano i rozliczono Zaawansowanych
badari genetycznych w chorobach nowotworowych, tj. 2 470 o wartosci 3 205 862 zt, a najmnie]
podstawowych badan genetycznych (Tabela nr 24).

Tabela nr 24. Liczba i wartos¢ archiwalnych badari genetycznych w chorobach nowotworowych
dla rozpoznania ICD10 C18-C20 sfinansowanych w latach 2017-2019.

Umowa rodzaju leczenie szpitalne

liczba warto$é liczba wartos¢ liczba wartos¢

Badania genetyczne - archiwalne 753 724564zt 2851 3274328zt 3604 3998 892 zi

Ztozone badanie genetyczne

393 255041zt 709 460113zt 1102 715154z
w chorobach nowotworowych

Podstawowe badanie genetyczne

2 4867 zt 30 73008 zt 32 77 875 7t
w chorobach nowotworowych

Zaawansowane badanie genetyczne

358 464655zt 2112 2741207z 2470 3205862zt
w chorobach nowotworowych

W okresie 2017-2019 w nowotworach jelita grubego w umowie kompleksowa diagnostyka gene-
tyczna chordob nowotworowych oraz w umowie leczenie szpitalne na jednego pacjenta rozliczono
zazwyczaj po jednym produkcie rozliczeniowym (Tabela nr 25 i 26), natomiast u 334 pacjentow
sprawozdano i rozliczono po dwa produkty rozliczeniowe.



Tabela nr 25. Liczba badan genetycznych w umowie leczenie szpitalne na pacjenta w okresie
2017-2019 sfinansowanych dla rozpoznania ICD10 C18-C20.

Liczba badan z umowy leczenie szpitalne

. . Liczba badan Wartos¢
na pojedynczego pacjenta

1 badanie genetyczne 4576 5037 876 7
2 badania genetyczne 216 241 575 7
3 badania genetyczne 29 28 554 7t
4 badania genetyczne 8 8436 zt

Tabela nr 26. Liczba badarn genetycznych sfinansowane jako kompleksowa diagnostyka genetycz-
na chorob nowotworowych na pacjenta w okresie 2017-2019 dla rozpoznania ICD10 C18-C20.

Liczba badan z umowy swiadczenia odrebnie

kontraktowane na pojedynczego pacjenta el AT
1 badanie genetyczne 769 412 049 z4
2 badania genetyczne 118 74 448 74
3 badania genetyczne 38 20163 zt

Diagnostyka genetyczna jest kluczowa dla chorych z zaawansowang postacig raka jelita grube-
go. Warunkuje kwalifikacje do leczenia w ramach programu lekowego. Nadal jednak nie sg wyko-
rzystywane obowigzujgce mechanizmy finansowe umozliwiajgce wykonanie i rozliczenie badan
w ramach umoéw z NFZ. Pozytywnym dziataniem jest wzrost liczby diagnostycznych badan gene-
tycznych rozliczanych w ramach $wiadczenia ZtoZzone badania genetyczne w chorobach nowo-
tworowych, co przektada sie na wykorzystanie kompleksowych technik diagnostycznych.

6.4. Czas oczekiwani od sprawozdania i rozliczenia badania
genetycznego do podania leku w programie lekowym

U chorych, ktorym rozliczono diagnostyczne badania genetycznego z rozpoznaniem C18-C20
w latach 2017-2019, a nastepnie podano lek z programu lekowego Leczenie zaawansowanego
raka jelita grubego obliczono $redni czas oczekiwania dla catej Polski oraz dla poszczegdlnych
wojewodztw (Tabela nr 27). Zdecydowanie najkrotszy $r. czas oczekiwania na podanie leku jest
w wojewodztwie mazowieckim 22 dni od rozliczenia wyniku badania genetycznego.

tacznie w latach 2017-2019 rozliczono 5 691 diagnostycznych badan genetycznych u chorych
z rozpoznaniem C18-C20. Z tego 1 076 chorym podano lek z programu lekowego Leczenie
zaawansowanego raka jelita grubego, w tym 960 chorych badanie genetyczne miato wykona-
ne przed wigczeniem do programu. Sredni czas oczekiwania na podanie leku w tym programie
po sprawozdaniu wyniku badania genetycznego dla catej Polski wynosi 33 dni (Rysunek nr 19).




Zdecydowanie najkrotszy $r. czas jest w szpitalach ogdlnopolskich (tj. w Instytutach, Centrach
Onkologii i szpitalach klinicznych) (Tabela nr 28).

Rysunek nr 19. Sredni czas oczekiwania na podanie leku w programie lekowych u chorych, u kté-
rych sprawozdano diagnostyczne badanie genetyczne z rozpoznaniem C18-C20.

5601 ] 1076 1076 | 33dni
Liczba badan genetycznych Liczba pacjentow, “ Sredni czas do podania

wykonanych dla rozpoznania  u ktérych sfinansowano badanie  Liczba pacjentow wtgczonych do leku po wykonaniu badania
C18-C20 i sfinansowanych genetyczne dla rozpoznania  programu lekowego po wykonaniu genetycznego
w ramach umow NFZ C18-C20 i podano lek w ramach badania genetycznego
programu lekowego

Liczba pacjentéw wigczonych
do programu lekowego
przed wykonaniem badania
genetycznego

Tabela nr 27. Sredni czas oczekiwania na podanie leku w programie lekowym chorym, u ktérych
sprawozdano i rozliczono diagnostyczne badanie genetyczne z rozpoznaniem C18-C20.

Srednia z czas wiaczenia
do programu**

Leczenie zaawansowanego raka jelita grubego

03.0000.304.02 ke b

Wszystkie wojewodztwa 1076 333

w tym poszczegdlnych wojewddztwach

01 dolnoslaski 45 62,0

02 kujawsko-pomorski 18 -0,6 ***
03 lubelski 69 60,3

05 tédzki 34 34,2

06 matopolski 80 31,1

07 mazowiecki 292 21,7

08 opolski 9 e
09 podkarpacki 49 51,7

10 podlaski 39 49,4

11 pomorski 79 16,9

12 Slgski 127 34,6

13 Swietokrzyski 62 55,7

14 warminsko-mazurski 17 e
15 wielkopolski 117 32,1

16 zachodniopomorski 39 51,4

* Liczba pacjentéw, u ktdrych wykonano i rozliczono diagnostyczne badania genetyczne z rozpoznaniem C18-C20 podano lek z progra-
mu lekowego

** Sredni czas od sprawozdania i rozliczenia wyniku diagnostycznego badania genetycznego do podania leku w programie lekowym
**% | jczba ujemne - sprawozdanie i wykonanie diagnostycznego badania genetycznego po podaniu leku z programu lekowego



Tabela nr 28. Sredni czas oczekiwania na podanie leku w programie lekowych u chorych, u kté-
rych sprawozdano diagnostyczne badanie genetyczne z nowotworami jelita grubego z podziatem
na grupy podmiotdéw leczniczych.

Leczenie zaawansowanego raka jelita grubego L s'redp i czas

genetycznych* oczekiwania**
Szpitale onkologiczne lub pulmologiczne 445 38,3
Szpitale Il stopnia 117 36,
Szpitale ogdlnopolskie 325 30,7
Szpitale Il stopnia 177 27,3

Poza siecig 8 AR O
Szpitale | stopnia 4 36,3
Razem 1076 33,3

* Liczba pacjentéw, u ktdrych wykonano i rozliczono diagnostyczne badania genetyczne z C18-C20 i podano lek z programu lekowego
Leczenie zaawansowanego raka jelita grubego

** Sredni czas od sprawozdania i rozliczenia wyniku diagnostycznego badania genetycznego do podania leku w programie lekowym
**% | jczba ujemne - sprawozdanie i wykonanie diagnostycznego badania genetycznego po podaniu leku z programu lekowego
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7.1. Epidemiologia nowotworow piersi na swiecie, miejsce Pol-
ski na tle Europy

Nowotwory piersi sg najwiekszym problemem onkologicznym na swiecie (24% zachorowan na
nowotwory, 15% zgondw nowotworowych w 2018 roku). W krajach wysokim stopniu rozwo-
ju spotecznego wystepuje niemal 44% zachorowan na ten nowotwor, ale jednoczesnie zgony
w tych krajach to zaledwie 15% zgondw z powodu raka piersi na swiecie’. Nowotwory piersi sg
réwniez narastajgcym problemem w krajach rozwijajgcych sie, szczegolnie wobec braku odpo-
wiednio rozwinietej infrastruktury medycznej.

Nowotwory piersi sg najczestszym nowotworem kobiet w krajach europejskich, stanowigcym
29% zachorowan na choroby nowotworowe i bedgcym przyczyng 16,5% zgondw nowotworo-
wych. W krajach cztonkowskich Unii Europejskiej wedtug szacunkéw na 2020 rok u ponad 355
tysiecy kobiet zdiagnozowano raka piersi, okoto 92 tysigce zmarto z tego powodu. Ponad 1,5 mIn
kobiet zyje z diagnozg raka piersi postawiong w ciggu poprzedzajgcych 5 lat.

Etiologia

Rak piersi jest nowotworem, ktdrego etiologia nie zostata jednoznacznie wyjasniona. W wielu
publikacjach podkresla sie jednak najwazniejsze czynniki ryzyka: zmiana modelu prokreacyjne-
go, otytos¢, brak aktywnosci fizycznej, picie alkoholu, pewne szczegdlne predyspozycje gene-
tyczne. Istnieje wiele wskazéwek pokazujgcych, ze tzw. westernizacja zycia w znacznym stopniu
odpowiada za wzrost zachorowalnosci na raka piersi na $wiecie, w tym w Polsce.

Epidemiologia w Polsce

W Polsce rak piersi stanowi prawie % zachorowan kobiet na nowotwory i okoto 15% zgondw
nowotworowych. Czesto$é zachorowan na raka piersi w Polsce (119/100 tys.)® jest nizsza niz
$rednia dla krajow Unii Europejskiej (143/100 tys.), natomiast czestos¢ zgondw z tego powodu
(42/100 tys.) jest wyzsza niz $rednia dla Unii Europejskiej (34/100 tys.).

W Polsce nowotwory ztosliwe piersi sg najczestszym schorzeniem nowotworowym u kobiet od
schytku lat siedemdziesigtych (wyprzedzity wowczas nowotwory ztosliwe zotgdka). Poczatek lat
80. przyniost gwattowny wzrost zachorowalnosci na nowotwory ztosliwe piersi (z poziomu okoto
45/705 do ponad 90/105) pod koniec drugiej dekady XXI wieku. Od poczatku lat 60. do poczat-
ku lat 80. obserwowano rosngcy trend umieralnosci z powodu nowotworow ztosliwych piersi
(wspotczynnik umieralnosci wzrést do poziomu 27/105 w 1980 roku). Od poczatku lat 80. trendy
zachorowalnosci i umieralnosci charakteryzowaty sie odmiennymi tendencjami. W przypadku
umieralnosci do potowy lat 90. obserwuje sie nieznaczny wzrost (okoto 1% sredniorocznie),

7. https.//gco.iarc.fr/ dostep z dnia 23X2020

8. Dane odnoszg sie do oszacowania na 2020 rok i wyrazone sg jako wspotczynniki standaryzowane wedtug
wieku na populacje Europy 2013 (ESP2013)




aw poézniejszych latach po krotkim okresie plateau, tagodng tendencje spadkowa do 2010 roku).
Niestety od 2010 roku utrzymuje sie szybki wzrost umieralnosci z powodu raka piersi (33,7/100
tys. w 2018 roku) (Rysunek nr 20).

Rysunek nr 20. Zachorowalnos¢ i umieralnosé¢ z powodu raka piersi, Polska.
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W Polsce w 2017 roku liczba zachorowan na nowotwory piersi u kobiet wyniosta ponad 18,5
tys. Liczba zgonéw spowodowanych nowotworami piersi wynosita niemal 6 900. Szacuje sie, ze
w Polsce zyje okoto 75 tys. kobiet, ktére zachorowaty na raka piersi w ciggu minionych pieciu lat.

Liczba zachorowan z powodu raka piersi wzrasta po 35. roku zycia, a w przedziale wiekowym
50-69 lat odnotowuje sie najwiecej zachorowan (od 2 300 do 3 200 w kazdej 5-letniej grupie
wiekowej). W grupie kobiet w wieku 50-69 lat zanotowano w 2017 roku 55% wszystkich zachoro-
wan na ten nowotwor. Wspotczynniki zachorowalnosci wzrastajg liniowo z wiekiem miedzy 40.
a 59. rokiem zycia, po czym czestos$¢ zachorowan zmniejsza sie (Rysunek nr 21).

Rysunek nr 21. Liczba zachorowan i zachorowalnos¢ na raka piersi wedtug grup wieku, Polska,
2015-2017.
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Trendy umieralnosci w 5-letnich grupach wieku moga czesciowo wyjasnic¢ rosngcg umieralnosc
ogotem z powodu raka piersi. Wsréd mtodszych kobiet (40-44, ..., 55-59 lat) od poczatku lat 90
XX wieku utrzymuje sie spadek umieralnosci. Wsréd kobiet po 60 roku zycia kazda kolejna grupa
wiekowa charakteryzuje sie wzrostem umieralnosci, szczegdlnie kobiety najstarsze (w dziewigtej
dekadzie zycia) (Rysunek nr 22).

Rysunek nr 22. Umieralnos¢ z powodu raka piersi wedtug grup wieku, Polska.
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Rozktad geograficzny zachorowalnosci na raka piersi wskazuje na wyzsze ryzyko zachorowania
w Wielkopolsce i zjawisko to utrzymuje sie od kilku dekad (Rysunek nr 23).

Rysunek nr 23. Zachorowalnos¢ na raka piersi w Polsce, 2015-2017.
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Polska osiggneta pewien postep w leczeniu chorych na raka piersi, ale nadal przezywalnos¢ pol-
skich pacjentek jest nizsza niz w innych krajach europejskich. W badaniu CONCORD-3° wskazniki
5-letnich przezy¢ wzglednych netto dla Polski wynosity 76,5% dla pacjentek zdiagnozowanych
w latach 2010-20714 (wzrost o 4,2 punkty procentowe w stosunku do lat 2000-2004). W krajach
0 najwyzszych przezyciach wartos¢ wskaznika przekracza 85% (Finlandia, Niemcy, Hiszpania).
Nizsze wskazniki przezy¢ notuje sie jedynie w Stowagcji i Litwie (Rysunek nr 24).

Rysunek nr 24. Wskazniki przezy¢ wzglednych netto, rak piersi (Concord-3).
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7.2. Analiza rozliczonych badan genetycznych w nowotworach
piersi C50

Szoste miejsce pod wzgledem liczby sfinansowanych przez NFZ badan genetycznych w choro-
bach nowotworowych zajmuje rozpoznanie C50 — nowotwor ztosliwy piersi. W analizowanym
okresie sprawozdano i rozliczono tgczng liczbe 5 281 zt diagnostycznych badan genetycznych
dla rozpoznania C50, a kwota jaka zostata sfinansowana przez publicznego ptatnika wyniosta
3657 396 zt (Wykres nr 59, 60).

9. Alemmani C et al. Global surveillance of trends in cancer survival 2000-14 (CONCORD-3): analysis of indivi-
dual records for 37 513 025 patients diagnosed with one of 18 cancers from 322 population-based registries
in 71 countries. Lancet. 2018 Mar 17,391(10125):1023-1075. doi: 10.1016/507140-6736(17)33326-3.



Wykres nr 59. Liczba sprawozdawanych badarn ~ Wykres nr 60. Wartos¢ genetycznych sfinanso-

genetycznych w nowotworach piersi C50 wanych przez ptatnika badarn dla rozpoznania
w 2017-2019. C50.
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Podstawowym badaniem genetycznym, ktére moze by¢ rozliczone z materiatu swiezego lub
archiwalnego jest badanie amplifikacji genu HER2 metodg FISH. W zakresie zmian germinal-
nych (poradnictwo genetyczne) mamy mozliwo$¢ analizy, poza genami BRCA1/2 réwniez kilku
innych gendw, ktérych mutacje mogg powodowac raka piersi np. CHEK2, czy PALB2. Obecnie
najczesciej ocenia sie jedynie pie¢ najczestszych mutacji gendw BRCAT i BRCA2 wystepujgcych
w polskiej populacji. Geny BRCAT, BRCA2 sg duze, o bardzo dtugiej sekwencji DNA. Na swiecie
standardem jest juz ocena catych sekwencji kodujgcych tych gendw co powinno by¢ juz rutyno-
wo wykonywane w przypadku, gdy diagnostyka genetyczna jest niezbedna. Kompleksowa ocena
mutacji w obu genach BRCA1/BRCA2 wymaga zastosowania technologii sekwencjonowania
nastepnej generacji (NGS). Takie badanie moze by¢ korzystnie rozliczone jako zaawansowane
w przypadku wykorzystania materiatu z bloczka parafinowego, a takze w niektérych sytuacjach
z krwi obwodowe;.

Aktualnie prowadzane sg badanie dotyczace genu PIK3CA (3-kinaza fosfatydyloinozytolu).
U pacjentek, u ktorych zidentyfikuje sie mutacje w PIK3CA bedzie mozna w przysztosci zastoso-
wacé leczenie celowane. Innym potencjalnym markerem genetycznym sg zmiany zwane fuzja-
mi genowymi. W raku piersi wystepuje bardzo rzadka fuzja genu NTRK. Duze nadzieje wigzano
z badaniem NTRK w potrgjnie ujemnych rakach piersi, poniewaz dla tych chorych nie ma obec-
nie zadnego efektywnego leczenia. Jednak fuzja genu NTRK wystepuje u ponizej 1% pacjentek
z rakiem piersi.

W Polsce w okresie 2017-2019 liczba rozliczonych badan genetycznych w nowotworze piersi
zdecydowanie byta wieksza w ramach umowy swiadczenia odrebnie kontraktowane jako kom-
pleksowa diagnostyka nowotworowa i tgcznie wynosita 3 628 o wartosci 1 875 676 zt (Wykres nr
61).




Wykres nr 61. Liczba rozliczonych badari genetycznych dla rozpoznania C50 z podziatem na
umowy.
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Najwiecej badan diagnostycznych genetycznych rozliczono w umowie rodzaju lecznictwo szpi-
talne — zakres pakiet onkologiczny. W pozostatych limitowanych zakresach ($wiadczenia poza
pakietem i ryczatt) sprawozdano 1 070 badan o wartosci 2 224 148 zt. W tym zdecydowany
najwiekszy udziat procentowy w nowotworach piersi w ramach umowy leczenie szpitalne majg
podstawowe badania genetyczne w chorobach nowotworowych: 65%. (Wykres nr 62)

Wykres nr 62. Procentowy udziat rodzajéw badan genetycznych w chorobach nowotworowych dla
rozpoznania C50.
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Analiza odsetka wykonanych badan dla poszczegdlnych rodzajéw posrednio wskazuje, ze tylko
u okoto 35% wykonano oznaczenie mutacji BRCAT i BRCAZ2 zaktadajgc poprawnosc rozliczenia.

Dominujgcym zakresem w ktérym rozliczano badania genetyczne wykonane z materiatu Swie-
zego byta chirurgia onkologiczna, a dla materiatu archiwalnego — onkologia kliniczna. Przy czym
999 badan z materiatu ,$wiezego’ rozliczono w zakresie chirurgia onkologiczna, a 445 z materia-
tu archiwalnego w onkologii klinicznej (Tabela nr 29, 30).



Tabela nr 29. Liczba rozliczonych diagnostycznych badar genetycznych dla rozpoznania C50
w ramach nielimitowanych i limitowanych srodkdw finansowych w umowach NFZ.

Rodzaje uméw NFZ

wartos$é liczba wartos¢ liczba wartos¢ liczba wartos¢

UMOWA RODZAJU
LECZENIE SZPITALNE 297 241575z 563 644255z 793 895889zt 1653 17817201zt
Ryczatt 24 16 873 zt 12 18495z 71 88583zt 107 123951z

Pakiet onkologiczny 266 219511zt 400 478608z 463 517221z 1129 1215340z

Swiadczenia poza pa-
kietem onkologicznym

UMOWA RODZAJU
SWIADCZENIA OD-
REBNIE KONTRAKTO-
WANE (RYCZALT)

Razem liczba badan

genetycznych rozliczo-

nych dlarozpoznania 1 509 868179zt 1763 1264655zt 1524561zt 5281 3657396zt
ICD10: €50 w umo-

wach NFZ

7 5192zt 151 147152zt 259 290085z 417 442428 7t

1212 626604zt 1200 620400zt 1216 628672z 3628 1875676zt

Tabela nr 30. Liczba sprawozdanych i rozliczonych diagnostycznych badarn genetycznych dla
rozpoznania C50 w umowie rodzaju leczenie szpitalne w zakresach w latach 2077-2019.

Zakresy w umowie

rodzaju leczenie

szpitalne liczba wartosc liczba wartosc liczba wartosc liczba wartosc

Badania genetyczne z materiatu archiwalnego

Onkologia 74 725217 371 421662zt 445 494183zt
kliniczna

Chirurgia 13 9085zt 94 71710zt 107 80796zt
onkologiczna

Choroby ptuc 2 2 596 zt 2 2 596 zt

Badania genetyczne szpitalne (materiat ,$wiezy” pobrany w trakcie hospitalizacji)

Chirurgia 200 2357357 444 5256587 265 33275470 999 1094147 7
onkologiczna

Onkologia 6 5192zt 27 33746721 55 59704z 88 986427
kliniczna

Inne zakresy 1 649 zt 5 3245 74 6 7463 74 12 11357 zt

razem 297 241575zt 563 644255z 793 895889zt 1653 1781720zt

Najczesciej rozliczang grupg dla hospitalizacji podczas, ktérej pobrano materiat dla wykonania
badania diagnostycznego byta grupa J02 — kompleksowe zabiegi w obrebie piersi (Wykres nr
63).



Wykres nr 63. Liczba rozliczonych badar genetycznych w trakcie hospitalizacji z wykazanymi
najczesciej grupami zabiegowymi JGP.
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0d 2018 roku istotnie zwiekszyta sie liczba rozliczanych badan ztozonych w chorobach nowo-
tworowych. Nie mozna wykluczy¢, ze przyczyng jest oznaczanie mutacji w genach BRCAT
i BRCA2 w tym rozpoznaniu poniewaz oznaczenie amplifikacji genu HER2 powinno by¢ rozliczo-
ne jako badanie proste (Wykres nr 64).

Wykres nr 64. Liczba sfinansowanych badar genetycznych w chorobach nowotworowych dla
rozpoznania C50 w ramach umowy leczenie szpitalne z podziatem na produkty rozliczeniowe
w latach 2077-2019.
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W tabeli nr 31 i na wykresie nr 65 przedstawiono liczbe oraz wartos¢ poszczegolnych produktéw
rozliczeniowych dzieki, ktérym mozemy sfinansowac zrealizowane badania genetyczne w nowo-
tworach piersi. | tak zdecydowanie najwiecej wykonano kompleksowej diagnostyki genetycznej
chordb nowotworowych: 3 628 badan o wartosci 1 875 676 zt. Kolejnym pod wzgledem iloScio-
wym produktem rozliczeniowy jest podstawowe badanie genetyczne: 1 068 o wartosci 693 089 zt.



Tabela nr 31. Produkty rozliczeniowe w umowach NFZ dot. badari genetycznych w chorobach
nowotworowych dla rozpoznania C50 sfinansowane w pakiecie onkologicznym i zakresach limito-
wanych.

2017 2018 2019 k:::):a
UMOWA RODZAJU LECZENIE SZPITALNE 297 563 793 1653
Ztozone badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 34 64 197 295
Swiadczenia rozliczone w ryczatcie 2 0 16 18
Swiadczenia rozliczone w pakiecie onkologicznym 31 46 59 136
Swiadczenia rozliczone poza pakietem onkologicznym 1 18 122 141
Podstawowe badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 248 366 454 1068
Swiadczenia rozliczone w ryczatcie 22 6 37 65
Swiadczenia rozliczone w pakiecie onkologicznym 220 248 304 772
Swiadczenia rozliczone poza pakietem onkologicznym 6 112 113 231
Zaawansowane badanie genetyczne w chorobach nowotworowych 15 133 142 290
Swiadczenia rozliczone w ryczaicie 6 18 24
Swiadczenia rozliczone w pakiecie onkologicznym 15 106 100 221
Swiadczenia rozliczone poza pakietem onkologicznym 21 24 45
UMOWA W RODZAJU SWIADCZENIA ODREBNIE KONTRAKTOWANE
Kompleksowa diagnostyka genetyczna choréb nowotworowych 1212 1200 1216 3628

Wykres nr 65. Wartos¢ badari genetycznych w rozpoznaniu €50 sfinansowanych przez NFZ
w latach 2017-2019.

e N | 575 676 2

tyczna choréb nowotworowych

Ztozone badanie genetyczne
w chorobach nowotworowych | N 382 886 zi

Zaawansowane badanie genetyczne

w chorobach nowotworowych | 705 744 zt

Podstawowe badanie genetyczne

w chorobach nowotworowych NN 693 089 z!

liczba badan 0 500 000 1000 000 1500 000 2000000



IIIIIIIIIE%!IIIl

Wykres nr 66. Liczba badari genetycznych dla rozpoznania C50 w oddziatach wojewddzkich
w latach 2017-2019 sfinansowanych w umowie leczenie szpitalne.

450
400 328

350
295
300 267
250
200 175
150 149
100 L 86 78
20 14
0 H B = 2
&S ' ' S SN

& » 3 3 ‘ »
s @zg QQ\% QQ}% ‘%\'b‘-% (\7\ O & & X ,\9& S QO S & &'b
N S © o N O & $§“ $ & & 6§‘ &S S NG $
G& & $& Q '$& & © S & R N N $ R
SN >° S NI N
h NN S
SO, &
N Q N

Najwiekszy odsetek badan genetycznych sfinansowanych w lecznictwie szpitalnym byt spra-
wozdany w wojewddztwie matopolskim i mazowieckim odpowiednio 398 i 295 (Wykres nr 66),
a w przypadku umowy $wiadczenia odrebnie kontraktowane w wojewddztwie mazowieckim
i pomorskim (Wykres nr 67).

Wykres nr 67. Liczba sfinansowanych badan genetycznych dla rozpoznania C50 w oddziatach
wojewddzkich w latach 2017-2019 w umowie rodzaju swiadczenia odrebnie kontraktowane.
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Tabela nr 32. Liczba i wartos¢ sfinansowanych archiwalnych badar genetycznych w chorobach

nowotworowych dla rozpoznania ICD10 C50 w latach 2017-2019.

liczba

wartos$é

liczba

wartos¢

liczba

warto$é

liczba

wartosé

Badania genetyczne -
archiwalne

Podstawowe badanie
genetyczne w choro-
bach nowotworowych

UMOWA RODZAJU LECZENIE SZPITALNE

87

57

81607

36991

467

252

495 968 zt

163 538 zt

554

309

577 574 zt

200 529 zt

Ztozone badanie ge-
netyczne w chorobach
nowotworowych

25

32448

47

114379 zt

52

126 547 74

Zaawansowane bada-
nie genetyczne

w chorobach nowo-
tworowych

Badania genetyczne -
szpitalne

Podstawowe badanie
genetyczne w choro-
bach nowotworowych

297

248

241 575

160 942

476

309

12168

562 648

200 529

168

326

202

218 051 zt

399 922 zt

131090 zt

193

1099

759

250 499 zt

1204 145 zt

492 561 zt

Ztozone badanie ge-
netyczne w chorobach
nowotworowych

15

36 504

128

311 501

95

231192 zt

238

579197 zt

Zaawansowane bada-
nie genetyczne

w chorobach nowo-
tworowych

34

44129

39

50619

29

37 640 zt

102

132 388 zt

Umozliwienie od 2018 roku finansowania badan genetycznych w ramach umowy leczenia szpi-
talne z materiatu archiwalnego przyczynito sie do stopniowego wykorzystania przez swiadcze-
niodawcow sprawozdania i rozliczania badan w trybie ambulatoryjnym. taczna liczba zrealizo-
wanych w tym trybie badan to 554 o wartosci 577 574 zt (Tabela nr 32).

W okresie 2017-2019 dla rozpoznania ICD10 C50 na jednego pacjenta rozliczono zazwyczaj po
jednym produkcie rozliczeniowym (Tabela nr 33 i 34), natomiast u pozostatych pacjentéw spra-
wozdano i rozliczono po dwa lub wiecej badan genetycznych.




Tabela nr 33. Liczba badarn genetycznych sfinansowane w umowie leczenie szpitalne na pacjenta
w latach 2077-2019 dla rozpoznania ICD10 C50.

Liczba badan

na pojedynczego pacjenta Liczba badan Wartos¢
1 badanie genetyczne 1434 1516 620 zt
2 badania genetyczne 170 213832z
3 badania genetyczne 28 33908 zt
4 badania genetyczne 18 15413 74

Tabela nr 34. Liczba badan genetycznych sfinansowane jako kompleksowa diagnostyka genetycz-
na choréb nowotworowych na pacjenta w latach 2017-2019 dla rozpoznania ICD70 C50.

Liczba badan

na pojedynczego pacjenta Liczba badan Wartos¢
1 badanie genetyczne 2939 1519 463 zt
2 badania genetyczne 513 265221 7t
3 badania genetyczne 126 65 142 7t
4 badania genetyczne 40 20 680 zt

7.3. Czas oczekiwania po sprawozdaniu i rozliczeniu badania
genetycznego do podania leku w programie lekowym

U chorych, dla ktérych rozliczono diagnostyczne badania genetyczne z rozpoznaniem C50
w latach 2017-2019, a nastepnie podano lek z programu lekowego Leczenie raka piersi obliczono
Sredni czas oczekiwania dla catej Polski oraz dla poszczegolnych grup podmiotow leczniczych.
Zdecydowanie i najszybszy sr. czas podania leku w programie lekowym jest w szpitalach ogol-
nopolskich (Tabela nr 35).

tgcznie w latach 2017-2019 wykonano 5 281 diagnostycznych badan genetycznych u chorych
z nowotworem piersi. Z tego 781 chorym podano lek z programu lekowego Leczenie raka piersi,
w tym 508 chorych badanie genetyczne miato wykonane przed wigczeniem do programu. Sredni
czas oczekiwania na podanie leku w tym programie po sprawozdaniu wyniku badania genetycz-
nego dla catej Polski wynosi 16 dni (Rysunek nr 25).



Rysunek nr 25. Sredni czas oczekiwania na podanie leku w programie lekowych u chorych, u kté-
rych sprawozdano diagnostyczne badanie genetyczne z rozpoznaniem C50.

Liczba badan genetycznych Liczba pacjentow, “ Sredni czas do podania

wykonanych dla rozpoznania  u ktérych sfinansowano badanie = Liczba pacjentow wtgczonych do leku po wykonaniu badania
C50 i sfinansowanych genetyczne dla rozpoznania C50 programu lekowego po wykonaniu genetycznego
w ramach umoéw NFZ i podano lek w ramach programu badania genetycznego

Liczba pacjentéw wigczonych
do programu lekowego
przed wykonaniem badania
genetycznego

Tabela nr 35. Sredni czas oczekiwania na podanie leku w programie lekowych u chorych, u kté-
rych sprawozdano diagnostyczne badanie genetyczne z rozpoznaniem raka piersi C50 z podzia-
tem na grupy podmiotéw leczniczych.

Leczenie zaawansowanego raka jelita grubego Lttt s'redp i czas
genetycznych* oczekiwania**
Szpitale onkologiczne lub pulmologiczne 186 iy
Szpitale Il stopnia 4 16
Szpitale ogdlnopolskie 446 4
Szpitale Il stopnia 103 26
Poza siecig 42 8

Razem 781 16




Podsumowanie




Prawidtowa diagnostyka nowotworu z uzyciem nowoczesnych metod badawczych wymaga
naktadow finansowych, ale ich rozwazne dystrybuowanie przetozy sie wprost na skutki lecze-
nia. Korzyscig dla pacjenta jest mozliwos¢ zastosowania lepszych opcji terapeutycznych. Dla
systemu finansowania ochrony zdrowia — optymalne, oparte na faktach planowanie procesu
terapeutycznego zmniejszy straty na przypadkowym, nieskutecznym stosowaniu drogich tera-
pii, w tym przyniesie wymierne oszczednosci w wydatkach na terapie lekowe ukierunkowane
molekularnie (wyeliminowanie niewtasciwej kwalifikacji do leczenia). Utatwiony dostep do badan
genetycznych powinien wiec skutkowacé poprawg skutecznosci leczenia, mozliwoscig powrotu
do zdrowia, aktywnosci zawodowej i spotecznej pacjentow z chorobg nowotworowa.

Przedstawiajgc niniejszy Raport mamy nadzieje, ze pomoze on podmiotom leczniczym w jesz-
cze szerszym korzystaniu z mozliwosci dostepu do wysokiej jakosci diagnostycznych badan
genetycznych, a rozwazne i precyzyjne stosowanie dostepnych obecnie narzedzi ich finansowa-
nia pozwoli na coraz skuteczniejsze leczenie pacjentow z chorobg nowotworowa.
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