Warszawa, dnia 22 lipca 2022 r.

Poz. 1542

ROZPORZADZENIE
MINISTRA ZDROWIAY

z dnia 21 lipca 2022 r.

zmieniajace rozporzadzenie w sprawie Swiadczen gwarantowanych
z zakresu ambulatoryjnej opieki specjalistycznej

Na podstawie art. 31d ustawy z dnia 27 sierpnia 2004 r. 0 $wiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych ze §rodkow
publicznych (Dz. U. z 2021 r. poz. 1285, z p6zn. zm.?) zarzadza sie, co nastepuje:

§ 1. W rozporzadzeniu Ministra Zdrowia z dnia 6 listopada 2013 r. w sprawie §wiadczen gwarantowanych z zakresu
ambulatoryjnej opieki specjalistycznej (Dz. U. z 2016 r. poz. 357, z p6zn. zm.®)) w zalaczniku nr 5 dodaje si¢ Ip. 32-34

w brzmieniu:

32 |brak kodu |[Opieka nad rodzinami
wysokiego, dziedzicz-
nie uwarunkowanego
ryzyka zachorowania
na raka piersi lub raka
jajnika

Wymagania formalne

W lokalizacji:

1) poradnia genetyczna lub

2) poradnia genetyczno-onkologiczna, lub

3) poradnia onkologiczna.

W lokalizacji lub w dostepie:

1) medyczne laboratorium diagnostyczne wpisane
do ewidencji Krajowej Rady Diagnostow Labora-
toryjnych z pracownia genetyczna;

2) poradnia endokrynologiczna;

3) poradnia onkologiczna lub

4) poradnia chirurgii onkologicznej, lub

5) poradnia ginekologii onkologicznej, lub

6) poradnia potozniczo-ginekologiczna;

7) poradnia onkologii i hematologii dziecigcej —

w przypadku udzielania $wiadczen osobom ponizej
18 roku zycia.

Warunki kwalifikacji
do $wiadczenia

Do etapu ,,Poradnictwo i badania genetyczne” kwalifi-
kuje si¢ $wiadczeniobiorca, u ktdrego na podstawie
wywiadu rodzinnego oraz wstgpnej oceny ryzyka po-
dejrzewa si¢ wystepowanie dziedzicznej predyspozycji
do zachorowania na raka piersi lub raka jajnika.

)

Minister Zdrowia kieruje dziatlem administracji rzadowej — zdrowie, na podstawie § 1 ust. 2 rozporzadzenia Prezesa Rady Ministrow

z dnia 27 sierpnia 2020 r. w sprawie szczegdtowego zakresu dziatania Ministra Zdrowia (Dz. U. z 2021 r. poz. 932).
2 Zmiany tekstu jednolitego wymienionej ustawy zostaly ogloszone w Dz. U. z 2021 r. poz. 1292, 1559, 1773, 1834, 1981, 2105, 2120,
2232, 2270, 2427 i 2469 oraz z 2022 r. poz. 64, 91, 526, 583, 655, 807, 974, 1002, 1079, 1265 i 1352.

3)

Zmiany tekstu jednolitego wymienionego rozporzadzenia zostaty ogtoszone w Dz. U. z 2016 r. poz. 2164, z 2017 r. poz. 1244, 1766

i 2423,z 2018 r. poz. 657, z 2019 r. poz. 397, 1060 i 1864, z 2020 r. poz. 612, z 2021 r. poz. 543 i 727 oraz z 2022 r. poz. 365 i 482.
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Do etapu ,,Nadzor i badania diagnostyczne” kwalifi-

kuje si¢ $wiadczeniobiorca, u ktdrego na podstawie:

1)

2)

szczegblowego wywiadu rodzinnego przeprowa-
dzonego przez lekarza specjaliste w dziedzinie ge-
netyki klinicznej lub lekarza w trakcie specjalizacji
w dziedzinie genetyki klinicznej podejrzewa si¢
wystepowanie dziedzicznej predyspozycji do za-
chorowania na raka piersi lub raka jajnika lub
wynikow badan genetycznych, realizowanych

w ramach przedmiotowego §wiadczenia lub odreb-
nego postgpowania diagnostyczno-terapeutycz-
nego, stwierdzono nosicielstwo mutacji genow sil-
nej predyspozycji do rozwoju raka piersi lub raka
jajnika.

Zakres Swiadczenia

Etap ,,Poradnictwo i badania genetyczne™:

)

2)

porada specjalistyczna — genetyka, obejmujaca

szczegotowy wywiad rodzinny (dane o wszystkich

krewnych z nowotworem i krewnych zdrowych

z podaniem ich wieku — krewni pierwszego stop-

nia, drugiego stopnia i ewentualnie dalszych

stopni; w przypadku krewnych z nowotworem —
wiek zachorowan i typ lub umiejscowienie nowo-
tworéw), lub

porada specjalistyczna, o ktorej mowa w pkt 1,

wraz z badaniem genetycznym:

a) w kierunku wykrycia najczestszych w polskiej
populacji mutacji w genach BRCA1, PALB2,
CHEK2, wykonywane metodami biologii
molekularnej (PCR i jej modyfikacje, RFLP,
MLPA), lub

b) w kierunku wykrycia nosicielstwa mutacji
w genach BRCA1, BRCA2, PALB2, CHEK2,
wykonywane metodami biologii molekularne;j
z zastosowaniem techniki sekwencjonowania
nastepnej generacji (NGS), lub

¢) w kierunku wykrycia nosicielstwa konkretnej,
zidentyfikowanej w rodzinie mutacji, wykony-
wane metodami biologii molekularnej (PCR
ijej modyfikacje, RFLP, sekwencjonowanie
Sangera, MLPA).

Etap ,,Nadzor i badania diagnostyczne™:
1. W przypadku osoéb z mutacja w genach BRCAI,
BRCA2 lub PALB2:

)
2)

wizyta kontrolna — co 6 miesiecy;

porada specjalistyczna wraz z co najmniej jednym
z nastepujacych badan diagnostycznych:

a) 87.35 Mammografia z kontrastem,

b) 87.371 Mammografia jednej piersi,

c) 87.372 Mammografia obu piersi,

d) 88.732 USG piersi,

e) 88.906 RM piersi

—realizowanych co 6 miesigcy zgodnie z warunkami
okreslonymi w zalaczniku nr 2 do rozporzadzenia;




Dziennik Ustaw

Poz. 1542

3) porada specjalistyczna wraz z co najmniej jednym
z nastegpujacych badan diagnostycznych:
a) 88.764 USG transwaginalne,
b) 88.713 USG tarczycy i przytarczyc,
c) 141 Antygen CA 125 (CA125)
— realizowanych co roku zgodnie z warunkami
okreslonymi w zalgczniku nr 2 do rozporzadzenia.
2. W przypadku pozostatych osob:
1) wizyta kontrolna — co roku oraz
2) porada specjalistyczna wraz z co najmniej jednym
z nastepujacych badan diagnostycznych:
a) 87.35 Mammografia z kontrastem,
b) 87.371 Mammografia jednej piersi,
¢) 87.372 Mammografia obu piersi,
d) 88.732 USG piersi,
e) 88.906 RM piersi,
f) 88.764 USG transwaginalne,
g) 88.713 USG tarczycy i przytarczyc,
h) 141 Antygen CA 125 (CA125)
— realizowanych zgodnie z warunkami okreslonymi
w zatgczniku nr 2 do rozporzadzenia.

Kryteria kwalifikacji
do badan genetycznych

Kryteria kwalifikacji do badania w kierunku wykrycia

najczgstszych w polskiej populacji mutacji w genach

BRCAL (¢.5266dupC; ¢.181T>G; c.4035delA;

c.66_67delAG; c¢.3700 3704 del GTAAA),

PALB2 (c.509 510 delGA;c. 172 175 del TTGT),

CHEK2 (1100del C; IVS+1G>A; del 5395; 1157T),

wykonywanego metodami biologii molekularnej (PCR

i jej modyfikacje, RFLP, sekwencjonowanie Sangera,

MLPA):

1) chora z rozpoznanym rakiem piersi lub rakiem jaj-
nika;

2) krewni pierwszego lub drugiego stopnia osoby
z rozpoznanym rakiem piersi lub rakiem jajnika,
w przypadku gdy mutacja markerowa nie zostata
ustalona i nie ma mozliwos$ci rozpoczecia diagno-
styki od osoby chorej na raka.

Kryteria kwalifikacji do badania w kierunku wykrycia

nosicielstwa mutacji w genach BRCA1, PALB2,

CHEK2 (w przypadku niewykrycia uprzednio zadnej

z najczgstszych w polskiej populacji mutacji w wyzej

wymienionych genach) oraz BRCA2, wykonywanego

metodami biologii molekularnej z zastosowaniem

techniki sekwencjonowania nastgpnej generacji

(NGS):

1) chora z rozpoznanym rakiem jajnika bez wykrytej
mutacji konstytucyjnej wysokiego ryzyka lub

2) chory (mezczyzna) z rozpoznanym rakiem piersi,
lub

3) chora w wieku 45 lat lub ponizej 45 lat z rozpozna-
nym rakiem piersi, niezaleznie od historii rodzin-
nej, lub

4) chora z rozpoznanym rakiem piersi o potrojnie ne-
gatywnym statusie receptorowym (triple negative),
lub
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5) chora z rozpoznanym rakiem piersi, majaca mini-
mum | krewnego pierwszego lub drugiego stopnia,
u ktdrego rozpoznano raka piersi (raka piersi
u mezezyzny), lub minimum 1 krewna pierwszego
stopnia lub drugiego stopnia, u ktorej rozpoznano
raka jajnika, lub
6) chora z rozpoznanym, jednoczesnie lub sekwencyj-
nie, rakiem piersi i rakiem jajnika lub obustronnym
rakiem piersi, lub
7) chora z rozpoznanym rakiem piersi, majgca mini-
mum 1 krewng pierwszego lub drugiego stopnia,
u ktorej rozpoznano raka piersi, w tym co najmniej
1 rozpoznanie postawiono ponizej 50 roku zycia, lub
8) chora z rozpoznanym rakiem piersi, majaca
2 krewne pierwszego lub drugiego stopnia po stro-
nie matki lub po stronie ojca, u ktérych rozpo-
znano raka piersi — niezaleznie od wieku w mo-
mencie rozpoznania.
Do badania w kierunku wykrycia nosicielstwa kon-
kretnej, zidentyfikowanej w rodzinie mutacji, wykony-
wanego metodami biologii molekularnej (PCR i jej
modyfikacje, RFLP, sekwencjonowanie Sangera,
MLPA), kwalifikuja si¢ krewni pierwszego lub dru-
giego stopnia osoby z rozpoznanym rakiem piersi lub
rakiem jajnika, u ktorej wykryto nosicielstwo mutacji
w jednym z genéw: BRCA1, BRCA2, PALB2, CHEK?2.

Personel

Etap ,,Poradnictwo i badania genetyczne’:

1) lekarz specjalista w dziedzinie genetyki klinicznej
lub

2) lekarz w trakcie specjalizacji w dziedzinie genetyki
klinicznej;

3) specjalista w dziedzinie laboratoryjnej genetyki
medycznej;

4) diagnosta laboratoryjny posiadajacy co najmniej
dwuletnie do$wiadczenie pracy w medycznym
laboratorium diagnostycznym wykonujacym bada-
nia genetyczne lub

5) osoba, ktora uzyskata tytut magistra lub magistra
inzyniera na kierunku biotechnologia, posiadajaca
co najmniej dwuletnie doswiadczenie pracy w medycz-
nym laboratorium diagnostycznym wykonujacym
badania genetyczne.

Etap ,,Nadzor i badania diagnostyczne™:

1) lekarz specjalista w dziedzinie genetyki klinicznej
lub

2) lekarz specjalista w dziedzinie onkologii klinicz-
nej, lub

3) lekarz specjalista w dziedzinie chirurgii onkologicz-
nej, lub

4) lekarz specjalista w dziedzinie ginekologii onko-
logicznej.

Organizacja udzielania
swiadczen

1) $wiadczeniodawca zapewnia statg opieke gene-
tyczno-onkologiczng osobom o wysokim ryzyku
zachorowania na nowotwory, w tym prowadzenie
dokumentacji i okreslenie harmonogramu
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prowadzonych badan (tj. zakresu badan lub kon-
sultacji wraz z czgstotliwoscia i terminami kolej-
nych badan);

2) $wiadczeniodawca zapewnia wspotprace i koordy-
nuje konsultacje z innymi lekarzami specjalistami
zgodnie z rodzajem wymaganych konsultacji lub
badan diagnostycznych;

3) porada specjalistyczna — genetyka jest udzielana
w formie pisemnej i ustnej przez lekarza specjali-
ste w dziedzinie genetyki klinicznej lub lekarza
w trakcie specjalizacji w dziedzinie genetyki
klinicznej i zawiera — poza danymi medycznymi
i onkologicznymi pacjenta lub osoby chorej na
raka w rodzinie — opis rodowodu, interpretacje
wyniku badania genetycznego, porade¢ dla rodziny
oraz informacj¢ dotyczaca niepewnosci oszacowania;

4) w przypadku wykrycia podczas badan kontrolnych
zmian stanowigcych podstawe do dalszej diagno-
styki $wiadczeniodawca zapewnia realizacje naste-
pujacych §wiadczen:

a) 85.114 Przezskorna gruboigltowa biopsja piersi —
celowana,

b) 85.131 Biopsja gruboigtowa piersi wspoma-
gana proznia pod kontrolg USG,

c) 85.132 Biopsja gruboiglowa piersi wspoma-
gana proznig stereotaktyczna,

d) 06.112 Biopsja aspiracyjna cienkoigltowa tar-
czycy — celowana;

5) w przypadku gdy podczas realizacji kontrolnych
badan diagnostycznych u pacjenta zidentyfiko-
wano lub podejrzewa si¢ zmiany nowotworowe,
$wiadczeniodawca wskazuje jednostke, w ktorej
pacjent moze uzyskac §wiadczenia z zakresu po-
glebionej diagnostyki i wysokospecjalistycznego

leczenia.
Warunki czasowe 1) czas oczekiwania na pierwsza porade specjali-
realizacji $wiadczenia styczna — genetyka jest nie dtuzszy niz 3 miesiace;

2) czas oczekiwania na wyniki badan genetycznych,
z wyjatkiem badan z zastosowaniem techniki se-
kwencjonowania nastepnej generacji (NGS), nie
powinien przekracza¢ 4 tygodni od daty dostarcze-
nia materiatu;

3) czas oczekiwania na wyniki badan genetycznych
z zastosowaniem techniki sekwencjonowania na-
stepnej generacji (NGS) nie powinien przekraczaé
8 tygodni od daty dostarczenia materiatu.

33 |brak kodu [Opieka nad rodzinami |Wymagania formalne | W lokalizacji:

wysokiego, dziedzicz- 1) poradnia genetyczna lub

nie uwarunkowanego 2) poradnia genetyczno-onkologiczna, lub

ryzyka zachorowania 3) poradnia onkologiczna.

na raka jelita grubego W lokalizacji lub w dostepie:

lub raka blony $luzo- 1) medyczne laboratorium diagnostyczne wpisane do
wej trzonu macicy ewidencji Krajowej Rady Diagnostow Laboratoryj-

nych z pracownig genetyczna;
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2)
3)
4)
5)
6)
7)
8)
9)

pracownia lub zaktad patomorfologii;
poradnia endokrynologiczna;

poradnia urologiczna;

poradnia gastroenterologiczna lub
poradnia proktologiczna;

poradnia onkologiczna lub

poradnia chirurgii onkologicznej, lub
poradnia ginekologii onkologicznej, lub

10)poradnia potozniczo-ginekologiczna;
11)poradnia chirurgii onkologicznej dla dzieci —

w przypadku udzielania §wiadczen osobom ponizej
18 roku zycia;

12)poradnia gastroenterologiczna dla dzieci — w przy-

padku udzielania §wiadczen osobom ponizej
18 roku zycia.

Warunki kwalifikacji
do $§wiadczenia

Do etapu ,,Poradnictwo i badania genetyczne” kwalifi-
kuje si¢ $wiadczeniobiorca, u ktérego:

)

2)

na podstawie wywiadu rodzinnego oraz wstepne;j

oceny ryzyka podejrzewa si¢ dziedziczne zespoty

predyspozycji do nowotworow ztosliwych, w ktorych
dominuje predyspozycja do rozwoju raka jelita
grubego z zespotem gruczolakowatej polipowatosci
rodzinnej (FAP, ang. Familial Adenomatous Poly-
posis) lub zespolem Lyncha, lub zespotem

Peutza-Jeghersa (PJS, ang. Peutz Jeghers Syn-

drome), lub zespotem polipowatosci mtodzienczej

(JPS, ang. Juvenile Polyposis Syndrome), lub ze-

spotem polipowatos$ci recesywnej uwarunkowa-

nym mutacjami w genie MUTYH, lub

wystepuja rodzinne nowotwory jelita grubego lub

btony sluzowej trzonu macicy i ktory spetnia co

najmniej jedno z nastgpujacych kryteriow:

a) wsrod krewnych pierwszego stopnia stwier-
dzono raka jelita grubego oraz co najmniej jed-
nego raka ze spektrum zespotu Lyncha (jelita
grubego, blony §luzowej trzonu macicy, jaj-
nika, jelita cienkiego, zotadka, dr6g moczo-
wych, tj. urotelialnego), w tym co najmniej jed-
nego zdiagnozowanego ponizej 50 roku zycia,

b) u 2 krewnych pierwszego lub drugiego stopnia
wystapily zachorowania na raka jelita grubego —
niezaleznie od wieku zachorowania,

¢) wsrod krewnych pierwszego lub drugiego stop-
nia wystapity 3 zachorowania lub wigcej tacz-
nie na raka jelita grubego i odbytnicy, btony
sluzowej trzonu macicy, jajnika, zotagdka, jelita
cienkiego, urotelialnego i nerki — niezaleznie
od wieku zachorowania,

d) wsrdd krewnych pierwszego lub drugiego stopnia
wystapity 3 zachorowania lub wigcej na nowo-
twory ze spektrum zespotu Lyncha w umiejsco-
wieniach pozajelitowych, tj. rak btony §luzowe;j
trzonu macicy, jajnika, zotadka, jelita cien-
kiego, urotelialnego i nerki.
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Do etapu ,,Nadzor i badania diagnostyczne” kwalifi-
kuje si¢ swiadczeniobiorca, u ktérego na podstawie:

1)

2)

szczegblowego wywiadu rodzinnego przeprowa-
dzonego przez lekarza specjaliste w dziedzinie ge-
netyki klinicznej lub lekarza w trakcie specjalizacji
w dziedzinie genetyki klinicznej podejrzewa si¢
wystepowanie dziedzicznej predyspozycji do za-
chorowania na raka jelita grubego lub raka btony
$luzowej trzonu macicy lub

wynikow badan genetycznych, realizowanych

w ramach przedmiotowego $wiadczenia lub odreb-
nego postgpowania diagnostyczno-terapeutycz-
nego, stwierdzono nosicielstwo mutacji genow sil-
nej predyspozycji do rozwoju raka jelita grubego
lub raka btony $luzowej trzonu macicy.

Zakres Swiadczenia

Etap ,,Poradnictwo i badania genetyczne™:

)

2)

porada specjalistyczna — genetyka, obejmujaca

szczegotowy wywiad rodzinny (dane o wszystkich

krewnych z nowotworem i krewnych zdrowych

z podaniem ich wieku — krewni pierwszego stop-

nia, drugiego stopnia i ewentualnie dalszych

stopni; w przypadku krewnych z nowotworem —
wiek zachorowan i typ lub miejscowienie nowo-
tworéw), lub

porada specjalistyczna, o ktorej mowa w pkt 1,

wraz z badaniem genetycznym:

a) w kierunku wykrycia mutacji w genach APC,
MLH1, MSH2, MSH6, PMS2, STK11,
SMAD4, BMPR1A, MUTYH, EPCAM,
PTEN, wykonywanym metodami biologii mo-
lekularnej (PCR 1 jej modyfikacje, RFLP, se-
kwencjonowanie Sangera, MLPA), lub

b) w kierunku wykrycia nosicielstwa mutacji
w genach APC, MLH1, MSH2, MSH6, PMS2,
STK11, SMAD4, BMPR1A, MUTYH, EPCAM,
PTEN, wykonywanym metodami biologii mo-
lekularnej z zastosowaniem techniki sekwen-
cjonowania nastepnej generacji (NGS), lub

¢) w kierunku wykrycia nosicielstwa konkretnej,
zidentyfikowanej w rodzinie mutacji, wykony-
wanym metodami biologii molekularnej (PCR
i jej modyfikacje, RFLP, sekwencjonowanie
Sangera, MLPA).

Etap ,,Nadzor i badania diagnostyczne™:

)
2)

wizyta kontrolna — co roku oraz

porada specjalistyczna wraz z co najmniej jednym

z nastgpujacych badan diagnostycznych:

a) 45.231 Fiberokolonoskopia,

b) 45.253 Kolonoskopia z biopsja,

c) 45.239 Kolonoskopia — inne,

d) 45.42 Endoskopowe wyciecie polipa jelita gru-
bego,

e) 44.162 Gastroskopia diagnostyczna z biopsja,

f) 44.13 Gastroskopia — inne,

g) 88.761 USG brzucha i przestrzeni zaotrzewnowe;j,
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h) 88.764 USG transwaginalne,
i) T41 Antygen CA 125 (CA125)
— realizowanych zgodnie z warunkami okre$lonymi
w zatgcznikach nr 2, 3 1 7 do rozporzadzenia.
Kryteria kwalifikacji Kryteria kwalifikacji do badania w kierunku wykrycia
do badan genetycznych | mutacji w genie APC:

1) $wiadczeniobiorca z rozpoznanym rakiem jelita
grubego z zespotem gruczolakowatej polipowatosci
rodzinnej;

2) krewni pierwszego stopnia osoby z rakiem jelita
grubego z zespotem gruczolakowatej polipowato-
$ci rodzinnej, w przypadku gdy mutacja marke-
rowa nie zostata ustalona i nie ma mozliwosci roz-
poczegcia diagnostyki od osoby chore;j.

Kryteria kwalifikacji do badania w kierunku wykrycia

mutacji w genach MLH1, MSH2, MSH6, PMS2:

1) $wiadczeniobiorca z rozpoznanym rakiem jelita
grubego z zespotem Lyncha (HNPCC);

2) krewni pierwszego stopnia osoby z rakiem jelita
grubego z zespotem Lyncha, w przypadku gdy
w rodzinie:

a) rozpoznano raka jelita grubego przed 50 rokiem
zycia (krewni pierwszego i drugiego stopnia) lub

b) wystepuje synchroniczny lub metachroniczny
rak jelita grubego lub rak ze spektrum zespotu
Lyncha (rak zotadka, pecherza moczowego, drog
z6kciowych, jelita cienkiego), niezaleznie od wieku
(krewni pierwszego i drugiego stopnia), lub

¢) rozpoznano raka jelita grubego z wysoka nie-
stabilnoscia mikrosatelitarng przed 60 rokiem
zycia (krewni pierwszego i drugiego stopnia),
lub

d) rozpoznano raka jelita grubego lub innego raka
ze spektrum HNPCC u jednego krewnego lub
wigcej krewnych (przynajmniej u jednej osoby
rozpoznanie musi by¢ postawione przed 50 rokiem
zycia).

Kryteria kwalifikacji do badania w kierunku wykrycia

mutacji w genie STK11:

1) $wiadczeniobiorca z rozpoznanym rakiem jelita
grubego z zespotem Peutza-Jeghersa;

2) krewni pierwszego stopnia osoby z rakiem jelita
grubego z zespolem Peutza-Jeghersa, w przypadku
gdy mutacja markerowa nie zostata ustalona i nie
ma mozliwo$ci rozpoczecia diagnostyki od osoby
chore;j.

Kryteria kwalifikacji do badania w kierunku wykrycia

mutacji w genach SMAD4 i BMPR1A:

1) $wiadczeniobiorca z rozpoznanym rakiem jelita
grubego z zespotem polipowatosci mtodzienczej;

2) krewni pierwszego stopnia osoby z rakiem jelita
grubego z zespotem polipowatosci mtodzienczej,
w przypadku gdy mutacja markerowa nie zostata
ustalona i nie ma mozliwos$ci rozpoczecia diagno-
styki od osoby chore;.
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Kryteria kwalifikacji do badania w kierunku wykrycia
mutacji w genie MUTYH:
1) $wiadczeniobiorca z rozpoznanym rakiem jelita
grubego z zespotem polipowatosci recesywnej;
2) krewni pierwszego stopnia osoby z rakiem jelita
grubego z zespotem polipowatosci recesywnej,
w przypadku gdy mutacja markerowa nie zostata
ustalona i nie ma mozliwos$ci rozpoczecia diagno-
styki od osoby chore;j.
Kryteria kwalifikacji do badania w kierunku wykrycia
nosicielstwa mutacji w genach APC, MLH1, MSH2,
MSH6, PMS2, STK11, SMAD4, BMPR1A, MUTYH,
EPCAM, PTEN, wykonywanego metodami biologii
molekularnej z zastosowaniem techniki sekwencjono-
wania nastepnej generacji (NGS) — w przypadku nie-
wykrycia uprzednio mutacji w wyzej wymienionych
genach innymi metodami biologii molekularne;j:
1) przy podejrzeniu zespotéw dziedzicznej predyspo-
zycji do raka jelita grubego na tle polipowatos$ci:
a) obecnos¢ co najmniej 10 polipow typu ade-
noma w jelicie grubym lub
b) obecno$¢ polipdw hamartomatycznych w jeli-
cie grubym,;
2) przy podejrzeniu dziedzicznego niepolipowatego
raka jelita grubego (zespot Lyncha):
a) wysoka niestabilno$¢ mikrosatelitarna (MSI)
w komorkach raka jelita grubego lub raka en-
dometrium lub
b) badanie immunohistochemiczne (IHC) wskazu-
jace na brak ekspresji biatek mutatorowych
(MLH1, MSH2, MSH6, PMS2) w komorkach
raka jelita grubego lub raka endometrium, lub
¢) dwa pierwotne, niezalezne nowotwory ze spek-
trum HNPCC u jednego pacjenta (rozpoznane
synchronicznie lub metachronicznie), lub
d) rak jelita grubego lub endometrium u osoby
z rodzinnym obcigzeniem nowotworami ze
spektrum HNPCC.
Do badania w kierunku wykrycia nosicielstwa kon-
kretnej, zidentyfikowanej w rodzinie mutacji, wykony-
wanego metodami biologii molekularnej (PCR i jej
modyfikacje, RFLP, sekwencjonowanie Sangera,
MLPA), kwalifikuja si¢ krewni pierwszego i drugiego
stopnia osoby z rozpoznanym rakiem jelita grubego
lub rakiem btony $luzowej trzonu macicy, u ktorej wy-
kryto nosicielstwo mutacji w jednym z genoéw: APC,
MLH1, MSH2, MSH6, PMS2, STK11, SMAD4,
BMPRI1A, MUTYH, EPCAM, PTEN.

Personel

Etap ,,Poradnictwo i badania genetyczne”:

1) lekarz specjalista w dziedzinie genetyki klinicznej
lub

2) lekarz w trakcie specjalizacji w dziedzinie genetyki
klinicznej;

3) specjalista w dziedzinie laboratoryjnej genetyki
medycznej;
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4)

5)

diagnosta laboratoryjny posiadajacy co najmniej
dwuletnie do§wiadczenie pracy w medycznym la-
boratorium diagnostycznym wykonujacym badania
genetyczne lub

osoba, ktora uzyskala tytul magistra lub magistra
inzyniera na kierunku biotechnologia, posiadajaca
co najmniej dwuletnie doswiadczenie pracy w me-
dycznym laboratorium diagnostycznym wykonuja-
cym badania genetyczne.

Etap ,,Nadzor i badania diagnostyczne:

1)
2)
3)

4)

lekarz specjalista w dziedzinie genetyki klinicznej

lub

lekarz specjalista w dziedzinie onkologii klinicznej,
lub

lekarz specjalista w dziedzinie chirurgii onkologicz-
nej, lub

lekarz specjalista w dziedzinie ginekologii onkolo-
giczne;j.

Organizacja udzielania
Swiadczen

1)

2)

3)

4)

swiadczeniodawca zapewnia statg opieke gene-
tyczno-onkologiczng osobom o wysokim ryzyku
zachorowania na nowotwory, w tym prowadzenie
dokumentacji i okre$lenie harmonogramu prowa-
dzonych badan (tj. zakresu badan lub konsultacji
wraz z czestotliwosceig 1 terminami kolejnych badan);
swiadczeniodawca zapewnia wspotprace i koordy-
nuje konsultacje z innymi lekarzami specjalistami
zgodnie z rodzajem wymaganych konsultacji lub
badan diagnostycznych;

porada specjalistyczna — genetyka jest udzielana
w formie pisemnej i ustnej przez lekarza specjali-
ste w dziedzinie genetyki klinicznej lub lekarza

w trakcie specjalizacji w dziedzinie genetyki kli-
nicznej i zawiera — poza danymi medycznymi i on-
kologicznymi pacjenta lub osoby chorej na raka

w rodzinie — opis rodowodu, interpretacje wyniku
badania genetycznego, porad¢ dla rodziny oraz in-
formacj¢ dotyczaca niepewnosci oszacowania;

w przypadku gdy podczas realizacji kontrolnych
badan diagnostycznych u pacjenta zidentyfikowano
lub podejrzewa si¢ zmiany nowotworowe, $wiad-
czeniodawca wskazuje jednostke, w ktorej pacjent
moze uzyskaé §wiadczenia z zakresu poglebionej
diagnostyki i wysokospecjalistycznego leczenia.

Warunki czasowe reali-
zacji $wiadczenia

)]

2)

3)

czas oczekiwania na pierwsza porade specjali-
styczng — genetyka jest nie dtuzszy niz 3 miesiace;
czas oczekiwania na wyniki badan genetycznych,
z wyjatkiem badan z zastosowaniem techniki se-
kwencjonowania nastgpnej generacji (NGS), nie
powinien przekracza¢ 4 tygodni od daty dostarcze-
nia materiatu;

czas oczekiwania na wyniki badan genetycznych
z zastosowaniem techniki sekwencjonowania na-
stepnej generacji (NGS) nie powinien przekraczaé
8 tygodni.




Dziennik Ustaw

—11 -

Poz. 1542

34

brak kodu

Opieka nad rodzinami
wysokiego, dziedzicz-
nie uwarunkowanego
ryzyka zachorowania
na siatkéwczaka lub
chorobe von
Hippel-Lindau (VHL)

Wymagania formalne

W lokalizacji:

1) poradnia genetyczna lub

2) poradnia genetyczno-onkologiczna, lub

3) poradnia onkologiczna.

W lokalizacji lub w dostepie:

1) medyczne laboratorium diagnostyczne wpisane do
ewidencji Krajowej Rady Diagnostow Laboratoryj-
nych z pracownig genetyczna;

poradnia okulistyczna;

poradnia onkologiczna;

poradnia okulistyczna dla dzieci — w przypadku
udzielania §wiadczen osobom ponizej 18 roku zycia;
poradnia onkologii i hematologii dziecigcej —

w przypadku udzielania §wiadczen osobom ponizej
18 roku zycia.

2)
3)
4)

5)

Warunki kwalifikacji
do $§wiadczenia

Do etapu ,,Poradnictwo i badania genetyczne” kwalifi-
kuje si¢ $wiadczeniobiorca, u ktérego na podstawie
wywiadu rodzinnego oraz wstepnej oceny ryzyka po-
dejrzewa si¢ wystepowanie dziedzicznej predyspozycji
do zachorowania na siatkowczaka lub chorobe

von Hippel-Lindau (VHL).

Do etapu ,,Nadzor i badania diagnostyczne” kwalifi-
kuje si¢ $wiadczeniobiorca, u ktorego na podstawie:

1) szczegdtowego wywiadu rodzinnego przeprowa-
dzonego przez lekarza specjaliste w dziedzinie ge-
netyki klinicznej Iub lekarza w trakcie specjalizacji
w dziedzinie genetyki klinicznej podejrzewa si¢
wystepowanie dziedzicznej predyspozycji do za-
chorowania na siatkéwczaka lub chorobe von
Hippel-Lindau (VHL) Iub

wynikéw badan genetycznych, realizowanych

w ramach przedmiotowego $wiadczenia lub odrgb-
nego postepowania diagnostyczno-terapeutycz-
nego, stwierdzono nosicielstwo mutacji genoéw sil-
nej predyspozycji do rozwoju siatkowczaka lub
choroby von Hippel-Lindau (VHL).

2)

Zakres Swiadczenia

Etap ,,Poradnictwo i badania genetyczne”:

1) porada specjalistyczna — genetyka, obejmujaca
szczegblowy wywiad rodzinny (dane o wszystkich
krewnych z nowotworem i krewnych zdrowych

z podaniem ich wieku — krewni pierwszego stopnia,
drugiego stopnia i ewentualnie dalszych stopni;

w przypadku krewnych z nowotworem — wiek zacho-
rowan i typ lub umiejscowienie nowotworow), lub
porada specjalistyczna, o ktorej mowa w pkt 1,
wraz z badaniem genetycznym:

a) w kierunku wykrycia mutacji w genach RBI1,
VHL, wykonywanym metodami biologii mole-
kularnej (PCR i jej modyfikacje, RFLP,
sekwencjonowanie Sangera, MLPA),

w kierunku wykrycia nosicielstwa konkretne;j,
zidentyfikowanej w rodzinie mutacji, wykony-
wanym metodami biologii molekularnej (PCR
i jej modyfikacje, RFLP, sekwencjonowanie
Sangera, MLPA).

2)

b)
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Etap ,,Nadzor i badania diagnostyczne™:

1. W przypadku os6b majacych predyspozycje do za-
chorowania na siatkowczaka:

1) wizyta kontrolna — co roku oraz

2) porada specjalistyczna wraz z co najmniej jednym

z nastepujacych badan diagnostycznych:

a) 95.1902 Badanie dna oka,

b) 88.900 RM glowy bez wzmocnienia kontrasto-
wego,

c) 88.901 RM glowy bez i ze wzmocnieniem kon-
trastowym

— realizowanych zgodnie z warunkami okreslo-

nymi w zalaczniku nr 2 do rozporzadzenia.

2. W przypadku 0séb majacych predyspozycje do za-
chorowania na chorob¢ von Hippel-Lindau:

1) wizyta kontrolna — co roku oraz

2) porada specjalistyczna wraz z co najmniej jednym

z nastepujacych badan diagnostycznych:

a) 95.1902 Badanie dna oka,

b) 88.900 RM glowy bez wzmocnienia kontrasto-
wego,

c) 88.901 RM gtowy bez i ze wzmocnieniem kon-
trastowym,

d) 88.971 RM jamy brzusznej lub miednicy mate;j
bez wzmocnienia kontrastowego,

e) 88.976 RM jamy brzusznej lub miednicy mate;j
bez i ze wzmocnieniem kontrastowym,

f) 88.931 RM kregostupa Iub kanatu kregowego
na poziomie odcinka szyjnego bez wzmocnie-
nia kontrastowego,

g) 88.936 RM kregostupa Iub kanatu kregowego
na poziomie odcinka szyjnego bez i ze wzmoc-
nieniem kontrastowym,

h) 88.932 RM kregostupa lub kanatu kregowego
na poziomie odcinka ledzwiowego (lgdz-
wiowo-krzyzowego) bez wzmocnienia kontra-
stowego,

i) 88.937 RM kregostupa Iub kanatu kregowego
na poziomie odcinka ledzwiowego (lgdz-
wiowo-krzyzowego) bez i ze wzmocnieniem
kontrastowym,

j) 88.933 RM kregostupa lub kanatlu kregowego
na poziomie odcinka piersiowego bez wzmoc-
nienia kontrastowego,

k) 88.938 RM kregostupa lub kanatu krggowego
na poziomie odcinka piersiowego bez i ze
wzmocnieniem kontrastowym,

1) 88.761 USG brzucha i przestrzeni zaotrzewnowej,

m) 88.010 TK jamy brzusznej lub miednicy matej
bez wzmocnienia kontrastowego,

n) 88.011 TK jamy brzusznej lub miednicy matej
bez i ze wzmocnieniem kontrastowym,

0) M99 Metoksykatecholaminy catkowite

— realizowanych zgodnie z warunkami okreslo-

nymi w zalaczniku nr 2 do rozporzadzenia.
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Kryteria kwalifikacji Kryteria kwalifikacji do badan w kierunku wykrycia
do badan genetycznych | mutacji w genie RB1:

1) osoba chora z rozpoznanym siatkowczakiem;

2) krewni pierwszego stopnia osoby z siatkowcza-
kiem, w przypadku gdy mutacja markerowa nie zostata
ustalona i nie ma mozliwos$ci rozpoczecia diagno-
styki od osoby chore;.

Kryteria kwalifikacji do badan w kierunku wykrycia

mutacji w genie VHL:

1) osoba chora z rozpoznang choroba von Hippel-Lindau;

2) krewni pierwszego stopnia 0soby z rozpoznang
choroba von Hippel-Lindau, w przypadku gdy mu-
tacja markerowa nie zostata ustalona i nie ma moz-
liwosci rozpoczecia diagnostyki od osoby chore;j.

Do badania w kierunku wykrycia nosicielstwa kon-

kretnej, zidentyfikowanej w rodzinie mutacji, wykony-

wanego metodami biologii molekularnej (PCR i jej
modyfikacje, RFLP, sekwencjonowanie Sangera,

MLPA), kwalifikuja si¢ krewni pierwszego i drugiego

stopnia osoby z rozpoznanym siatkowczakiem lub

choroba von Hippel-Lindau, u ktérej wykryto nosiciel-
stwo mutacji w jednym z genéw: RB1, VHL.

Personel

Etap ,,Poradnictwo i badania genetyczne’:

1) lekarz specjalista w dziedzinie genetyki klinicznej
lub

2) lekarz w trakcie specjalizacji w dziedzinie genetyki
klinicznej;

3) specjalista w dziedzinie laboratoryjnej genetyki
medycznej;

4) diagnosta laboratoryjny posiadajacy co najmniej
dwuletnie doswiadczenie pracy w medycznym la-
boratorium diagnostycznym wykonujacym badania
genetyczne lub

5) osoba, ktora uzyskala tytul magistra lub magistra
inzyniera na kierunku biotechnologia, posiadajaca
co najmniej dwuletnie doswiadczenie pracy w me-
dycznym laboratorium diagnostycznym wykonuja-
cym badania genetyczne.

Etap ,,Nadzor i badania diagnostyczne:

1) lekarz specjalista w dziedzinie genetyki klinicznej
lub

2) lekarz specjalista w dziedzinie onkologii kliniczne;.

Organizacja udzielania
$wiadczen

1) $wiadczeniodawca zapewnia statg opieke gene-
tyczno-onkologiczng osobom o wysokim ryzyku
zachorowania na nowotwory, w tym prowadzenie
dokumentacji i okreslenie harmonogramu prowa-
dzonych badan (tj. zakresu badan lub konsultacji
wraz z czgstotliwoscig 1 terminami kolejnych badan);

2) $wiadczeniodawca zapewnia wspotprace 1 koordy-
nuje konsultacje z innymi lekarzami specjalistami
zgodnie z rodzajem wymaganych konsultacji lub
badan diagnostycznych;
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3)

4)

porada specjalistyczna — genetyka jest udzielana

w formie pisemnej i ustnej przez lekarza specjali-
ste w dziedzinie genetyki klinicznej lub lekarza

w trakcie specjalizacji w dziedzinie genetyki kli-
nicznej i zawiera — poza danymi medycznymi i onko-
logicznymi pacjenta lub osoby chorej na raka w ro-
dzinie — opis rodowodu, interpretacje wyniku ba-
dania genetycznego, poradg¢ dla rodziny oraz infor-
macje dotyczaca niepewnosci oszacowania;

w przypadku gdy podczas realizacji kontrolnych
badan diagnostycznych u pacjenta zidentyfiko-
wano lub podejrzewa si¢ zmiany nowotworowe,
swiadczeniodawca wskazuje jednostke, w ktorej
pacjent moze uzyskac §wiadczenia z zakresu po-
glebionej diagnostyki i wysokospecjalistycznego
leczenia.

Warunki czasowe
realizacji $wiadczenia

)

2)

czas oczekiwania na pierwszg poradg specjali-
styczng — genetyka jest nie dtuzszy niz 3 miesiace;
czas oczekiwania na wyniki badan genetycznych
nie powinien przekracza¢ 4 tygodni od daty dostar-
czenia materiatu.

§ 2. Rozporzadzenie wchodzi w zycie z dniem nastgpujacym po dniu ogloszenia.

Minister Zdrowia: A. Niedzielski




