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WSTEP

Matgorzata Bogusz
Prezes Instytutu Rozwoju Spraw Spotecznych

W imieniu Instytutu Rozwoju Spraw Spotecznych mam zaszczyt
i przyjemnos¢ serdecznie powita¢ Panstwa na  pierwszym
wydarzeniu z cyklu debat eksperckich pod tytutem ,Healthcare
Policy Roundtable”, poswieconych najpilniejszym priorytetom
w obszarze ochrony zdrowia. Spotykamy sie w gronie ekspertow,
aby rozmawia¢ na temat najwazniejszych wyzwan, ktore stojg
przed polskim systemem ochrony zdrowia, ale rowniez dotykamy
obszarow zwigzanych z funkcjonowaniem systemu ochrony zdrowia
z perspektywy Unii Europejskie;.

Reprezentuje Europejski Komitet Ekonomiczno-Spoteczny (EKES),
tj. ciato doradcze Unii Europejskiej. Naszym zadaniem jest
opiniowanie gtéwnych aktow prawnych, ktore tworzg organy Unii  Europejskiej oraz wskazywanie
najwazniejszych punktow odniesienia ze strony srodowisk przedsiebiorcow, ze strony srodowisk zwigzkdw
zawodowych i ze strony spoteczenstwa obywatelskiego, czyli NGO zwtaszcza w kontekscie diagnostyki
molekularnej. Zjawisko odysei diagnostycznej, zauwazalne jest szczegolnie w odniesieniu do chordb rzadkich.
Brak powszechnego dostepu do wysokoprzepustowych badan genomowych stanowi bezposrednie i istotne
obcigzenie dla wielu systemow ochrony zdrowia krajow cztonkowskich, w tym polskiego systemu ochrony
zdrowia.

Konferencja naukowa pt. ,Healthcare Policy Roundtable. Przyszto$¢ diagnostyki genetycznej w Polsce”
odbyta sie 20 marca 2023r. i zgromadzita ekspertéw medycznych i systemowych oraz przedstawicieli
kluczowych instytucji publicznych. Dyskutowano na temat identyfikacji istniejgcych luk systemowych we
wdrazaniu wielkoskalowych badan genomowych, takich jak sekwencjonowanie catych eksomow (WES) oraz
sekwencjonowanie catych genomow (WGS). W debacie poruszono wiele aspektéw zwigzanych z nowoczesng
diagnostyka molekularng w zakresie choréb rzadkich, takich jak sposoby jej finansowania ze srodkow
publicznych, zabezpieczenie wykwalifikowanej kadry medycznej i pomocniczej, oraz koniecznosc¢ utworzenia
specjalistycznych sciezek pacjenta. Celem debaty byto nie tylko zgromadzenie grupy oséb koncentrujgcej
sie na reformie systemu diagnostyki genetycznej w Polsce, ale rowniez wypracowanie zestawu rekomendagii
dotyczgeych dziatan, jakie powinny zostac¢ podjete w oparciu o Plan dla Chorob Rzadkich, znowelizowany
Fundusz Medyczny oraz inne akty prawne optymalizujgce organizacje i finansowanie diagnostyki molekularnej
w Polsce.

Oddajemy w Panstwa rece raport, ktéry powstat w wyniku konferencji naukowej pt. ,Healthcare Policy
Roundtable. Przysztos¢ diagnostyki genetycznej w Polsce”. Jest zapisem wyktadéw oraz wystgpien
zaproszonych ekspertow. Raport prezentuje wnioski i rekomendacje w zakresie optymalizacji dostepu
pacjentéw a chorobami rzadkimi do diagnostyki molekularnej w Polsce.



WPROWADZENIE

dr n. med. Jakub Gierczynski
MBA, Ekspert systemu ochrony zdrowia

Natalia Miller

Dyrektor Instytutu Rozwoju
Spraw Spotecznych

Wg. europejskiej definicji choroby rzadkiej, ustanowionej przez Unie Europejska w Rozporzgdzeniu w sprawie
Sierocych Produktow Leczniczych z 1999 r. choroba rzadka dotyka nie wiecej niz 1 osobe na 2 tys. oséb
w populacji europejskiej (5 na 10 tys. osob).* Srednio ok. 6-8 % populacji cierpi na choroby rzadkie, co
w przypadku Polski stanowi ok. 2-3 mln chorych. 50% chordb rzadkich ujawnia sie w wieku dzieciecym.
80% chordb rzadkich jest uwarunkowane genetycznie, co tqczy sie ze zwiekszonym ryzykiem wystgpienia
choroby u cztonkow rodziny. Orphanet opracowat terminologie z zakresu choréb rzadkich, ktéra ma kluczowe
znaczenie dla lepszego uwidocznienia chorob rzadkich w systemach informacyjnych opieki zdrowotnej
i badaniach naukowych.? Kazda choroba rzadka w Orphanet ma przypisany unikalny i staty identyfikator
- kod ORPHA. Nomenklatura chorob rzadkich wg Orphanet sktada sie z niejednorodnej typologii jednostek
w porzgdku malejgcym pod wzgledem ich zawartosci/rozszerzenia, obejmujgcej grupy zaburzen, zaburzenia,
podtypy. Termin ten w bazie danych moze okresla¢ chorobe, zespdt wad wrodzonych, zespot kliniczny, wade
morfologiczng lub biologiczng albo konkretng sytuacje kliniczng (w przebiegu choroby). Sq one zorganizowane
w grupy podzielone na podtypy kliniczne, etiologiczne lub histopatologiczne. Wg. nomenklatury Orphanet
liczba chorob rzadkich szacowana jest na ok. 8 tys. Orphanet zostat utworzony we Francji przez INSERM
(French National Institute for Health and Medical Research) w 1997 roku. Od 2000 roku ta inicjatywa stata sie
przedsiewzieciem europejskim, wspieranym przez granty Komisji Europejskiej: Orphanet stopniowo rozrastat
sie do konsorcjum 40 panstw z Europy i catego swiata.®

Wiekszos$¢ z chorych na choroby rzadkie jest skazanych na wieloletnig i kosztowng dla systemu opieki
zdrowotnej odyseje diagnostyczng, zanim nastgpi ustalenie wtasciwego rozpoznania, jesli w ogole
do niego nie dojdzie. Obecnie przetom w chorobach rzadkich zapewnia diagnostyka genetyczna. Umozliwia
ostateczne ustalenie lub zweryfikowanie diagnozy u pacjenta. To czynnik decydujgcy w kwalifikacji do badan
genetycznych innych cztonkoéw rodziny w celu udzielenia petnej porady genetycznej. Poprawa diagnostyki
chorébrzadkich, tow szczegdlnosci zwiekszenie dostepu pacjentow do nowoczesnych metod diagnostycznych
z wuykorzystaniem wielkoskalowej technologii genomowej, jakg jest catogenomowe sekwencjonowanie
(Whole Genome Sequencing-WGS). Powinno by¢ wdrozone zapewnienie odrebnego finansowania
ze srodkoéw publicznych nowoczesnej diagnostyki chorob rzadkich z wykorzystaniem wielkoskalowych badan
genomowych. Przez wiele lat btednie uwazano, ze stawianie rozpoznania w przypadku chorob, dla ktorych
w danej chwili nie ma terapii, jest niepotrzebne (obecnie leczenie jest dostepne dla niewielkiego odsetka
chorych - 5%). Zdaniem ekspertéw rozpoznanie przyczynowe (poznanie podtoza molekularnego) konczy
odyseje diagnostyczng i umozliwia m.in. terapie dostepnym lekiem, takze off label, terapie celowang,
wtasciwg, dobrang indywidualnie opieke medyczng, (np. unikanie okreslonych czynnikéw szkodliwych,
zapobieganie powiktaniom, nadzor onkologiczny), ztagodzenie przebiegu choroby, tj. opdznienie powiktan lub
zmniejszenie nasilenia objawow i zmniejszenie dolegliwosci, realizacje planow prokreacyjnych (po ustaleniu
rozpoznania rodzice czesciej decydujg sie na realizacje plandw prokreacyjnych), tatwiejsze zaakceptowanie
choroby, udziat w badaniach klinicznych dotyczagcych opracowania terapii lub skorzystanie z terapii choroby
rzadkiej, jesli zostata ona opracowana. Warto mie¢ na uwadze zalecenia dotyczgce kryteriow jakosci dla
Osrodkow Eksperckich dla Chordb Rzadkich (OECR) w panstwach cztonkowskich (EUCERD). Jednym
z kluczowych elementéw OECR w opiece nad pacjentem z chorobg rzadkg jest zapewnienie szybkiej,
wysokospecjalistycznej, wtasciwie ukierunkowanej diagnostyki laboratoryjnej, dostepnej zarowno w trybie
hospitalizacji, jak i ambulatoryjnym. Z uwagi na fakt, ze okoto 80% chorob rzadkich ma podtoze genetyczne,
szczegolnego znaczenia nabiera wprowadzenie do wykazu swiadczen gwarantowanych diagnostycznych
procedur medycznych wykorzystujgcych wielkoskalowe badania genomowe.

1 Rozporzgdzenie (WE) NR 141/2000 parlamentu europejskiego i rady z dnia 16 grudnia 1999r. w sprawie sierocych produktow
leczniczych. https://eur-lex.europa.eu/legal-content/PL/ALL/?uri=CELEX%3A32000R0141

2 Nomenklatura chordb rzadkich w jezyku polskim. Orphanet. 2017 https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/eproc_
Disease_naming_rules_in_Polish.pdf

3 Czym jest Orphanet? https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?lng=PL



Wybdr wtasciwego badania genetycznego na wczesnym etapie procesu diagnostycznego ma kluczowe
znaczenie w przypadku choréb rzadkich, ktére sq czesto niejednoznaczne klinicznie lub genetycznie majg
niepetng ekspresje kliniczng, nietypowy przebieg czy niejasng etiologie (fenokopie). Wtasciwa strategia
pozwala na istotne skrocenie czasu uzyskania wiekszosci rozpoznan choroby z kitku lub kilkunastu
lat (obecnie) do srednio 10 miesiecy. W ostatecznym rozrachunku koszt ww. wielkoskalowych badan
genomowych jest nizszy niz uporczywe prowadzenie wieloletniej diagnostyki kaskadowej, tj. krok po kroku
(tzw. ,odyseja diagnostyczna”) z wykorzystaniem klasycznych metod genetycznych oraz wielu innych metod
diagnostycznych, co czesto wigze sie z wielokrotnymi hospitalizacjami.

Za pomocqg wielkoskalowych badan genomowych mozna ustalic przyczyne wiekszosci chorob rzadkich
uwarunkowanych genetycznie. Technologia sekwencjonowania nowej generacji jest obecnie najbardzigj
wydajng analizg genetyczng, ktéra pozwala na zbadanie catego genomu ludzkiego, jgdrowego
i mitochondrialnego z wysokag czutoscig i doktadnoscig w bardzo krotkim czasie. Efektywne wykorzystanie
wielkoskalowych badan genomowych w diagnostyce chorob rzadkich wymaga zarowno wtasciwego doboru
diagnostyki do konkretnej sytuaciji klinicznej, jak i umiejetnosci interpretaciji ztozonych wynikéw w kontekscie
klinicznym. W zwigzku z powyzszym konieczne jest zaktualizowanie i rozszerzenie katalogu badan
genetycznych o wielkoskalowe badania genomowe oraz ustalenie zasad ich finansowania w diagnostyce
pre- i postnatalnej oraz posmiertnie, co nie byto dotychczas ujete w aktach wykonawczych do ustawy
z dnia 27 sierpnia 2004 r. o swiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych ze srodkow publicznych.
Zazwyczaj obiektywng trudnoscig we wprowadzeniu rozwigzan innowacyjnych jest brak bazy aparaturowej
i wyszkolonego wysokospecjalistycznego personelu medycznego. W tym przypadku nie jest to powazne
ograniczenie, poniewaz aparatura Next Generation Sequencing (NGS) jest juz dostepna i z powodzeniem
uzywana przez liczne osrodki diagnostyczne (Uniwersytety Medyczne, wysokospecjalistyczne szpitale).
Konieczne bytoby doposazenie jedynie wybranych jednostek medycznych. Podobna sytuacja dotyczy
wykwalifikowanego personelu. W Polsce dziotajg zespoty diagnostyczne dysponujgce wiedzg jak tego
typu wynik diagnostyczny interpretowac¢. Chociaz koszt jednostkowy badania metoda NGS przewyzsza
koszt badan genetycznych objetych juz refundacja, to tgczny koszt diagnostyki choroby rzadkiej u danego
pacjenta jest przy ich zastosowaniu znacznie nizszy dzieki szybkiemu ustaleniu rozpoznania i uniknieciu
,odysei diagnostycznej”. Dodatkowym atutem badania WGS jest uniwersalnosé danych pozyskiwanych
w jego toku. To zasdb niezmienny, z ktérego mozna korzysta¢ wielokrotnie. Zatem raz uzyskany wynik
stanowi punkt referencyjny dla wielokrotnej analizy diagnostycznej opartej na tej samej puli danych, bez
koniecznosci ponownego wykonania badania. W czasie zmienia sie tylko wiedza jok te baze w sposob
wydajny i klinicznie uzasadniony wykorzystywac. Patrzac na te kwestie w perspektywie planowanego
utworzenia Polskiego Rejestru Chorob Rzadkich (PRCR) zgodnie z zasadami FAIR (F=Findable - dane sqg
mozliwe do znalezienia, A=Accessible - dostepne, I=Interoperable - interoperacyjne, R=Reusable — mozliwe
do ponownego wykorzystania) - daje to mozliwos¢ monitoringu i gromadzenia baz danych genetycznych
Polakow w krajowej, bezpiecznej bazie o wartosci klinicznej, epidemiologicznej oraz naukowej. Moze to
réwniez stworzy¢ podwaliny do uczestnictwa Polski w europejskim projekcie Beyond One Milion Genomes.
Warto zwrdéci¢ uwage na kolejng szanse dla diagnostyki innych jednostek chorobowych. Dysponujgc tym
samym typem badania (WGS) uzyskujemy obraz catego genomu. Umozliwia to zatem diagnostyke innych
chorob, w szczegodlnosci onkologicznych. Dalsze poszerzenie modelu wykorzystania wielkoskalowych
badan genomowych do wczesnego screeningu pacjentow pediatrycznych daje nowe mozliwosci wczesnej
diagnostyki pediatrycznych choréb onkologicznych.

Poprawa dostepu do diagnostyki genetycznej w Polsce wpisuje sie w zatozenia operacyjnego Planu dla Chordb
Rzadkich na lata 2021-2023. Jednym z celdéw Planu jest ,Poprawa dostepnosci do laboratoryjnych badan
genetycznych w diagnostyce choréb rzadkich”. Realizacja tego celu zaktada: 1. Okreslenie zapotrzebowania
na diagnostyke genetyczng chordb rzadkich w Rzeczypospolitej Polskiej. 2. Okreslenie populacji docelowe;j,
dla ktoérej bedzie wykonywana diagnostyka genetyczna (pacjenci z chorobag rzadka, cztonkowie rodzin
0s6b chorych i inni z grupy ryzyka). 3. Okreslenie sposobu finansowania diagnostyki genetycznej chorob
rzadkich na réznych etapach rozwoju choroby pacjenta (badania prenatalne, postnatalne oraz posmiertne).
4. Opracowanie wykazu, taryfikacji oraz zasad zlecania wielkoskalowych badan genomowych w diagnostyce
genetycznej chordb rzadkich. 5. Modernizacja infrastruktury i doposazenie laboratoriéw wykonujacych
badania genetyczne, w szczegodlnosci wielkoskalowe badania genomowe. Docelowo utworzenie sieci
krajowych genetycznych laboratoriow referencyjnych.*

4 Warszawa, dnia 27 wrzeénia 2021 1. Poz. 883 UCHWALA NR 110 RADY MINISTROW z dnia 24 sierpnia 2021 r. w sprawie przyjecia
dokumentu Plan dla Chordb Rzadkich



Diagnoze i okreslenie dziatan, ktére powinny zostac¢ podjete w zakresie poprawy profilaktyki, wczesnego
wykrywania, diagnostyki i leczenia chordb nowotworowych zaktada rowniez Narodowa Strategia
Onkologiczna.®

Ustawa z dnia 1 grudnia 2022r. o zmianie ustawy o Funduszu Medycznym oraz niektorych innych ustaw
(Dz.U. 2022 poz. 2674), od 1 stycznia 2023 r. wprowadza finansowanie swiadczen opieki zdrowotnej
udzielanych osobom do ukonczenia 18. roku zycia, zwigzanych z diagnostykg genetyczng, zakwalifikowanych
jako swiadczenia gwarantowane z zakresow ambulatoryjnej opieki specjalistycznej i leczenia szpitalnego.
Objecie powyzszych swiadczen finansowaniem ze srodkow Funduszu Medycznego  (subfunduszu
terapeutyczno-innowacyjnego) stanowi realizacje rekomendacji Rady Funduszu Medycznego i ma na celu
zapewnienie dzieciom i mtodziezy do ukonczenia 18. roku zycia szerokiego dostepu do nowych technologii
diagnostycznych o udowodnionej efektywnosci klinicznej.©

W 2020 r. Prezes Agencji Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji zarekomendowat pozytywnie warunkowo
Swiadczenia opieki zdrowotne] ,Badanie catoeksomowe (WES, Whole Exome Sequencing) z zastosowaniem
technologii sekwencjonowania nastepnej generaciji (NGS, Next Generation Sequencing) w diagnostyce chorob
genetycznie uwarunkowanych”. WES i NGS powinny by¢ wpisane do koszyka swiadczen gwarantowanych
pod warunkiem wdrozenia i uwzglednienia w opisie swiadczenia, zalecen postepowania diagnostycznego
okreslajgce szczegdtowo sytuacje kliniczne, w ktérych oceniana technologia moze byc zastosowana.”

Warto przypomniec¢, ze raport NIK z 2018r. pt. ,Bezpieczenstwo badan genetycznych” stwierdzat,
ze w Polsce, mimo dynamicznego rozwoju genetyki, nie ma regulacji prawnych, ktore okreslatyby kompleksowo
zasady wykonywania poradnictwa genetycznego, bankowania materiatu oraz bezpieczenstwa danych
genetycznych. Minister Zdrowia nie zorganizowat systemu opieki genetycznej i nie stworzyt stosownych
rozwigzan prawnych w tym zakresie. Raport NIK wskazywat, ze kontrolowane jednostki nie zapewnity
adekwatnych do zagrozen rozwigzan techniczno-organizacyjnych, gwarantujgcych petne bezpieczenstwo
danych genetycznych na kazdym etapie wykonywania badania. W zwigzku z brakiem kompleksowych
reqgulacji oraz brakiem nadzoru nad obszarem genetyki, istnieje wysokie ryzyko pomuytek oraz btednegj
interpretacji wynikow, a takze niewystarczajacej ochrony danych genetycznych osob badanych.®

W 2021 i 2022 r. przeprowadzono badania potrzeb pacjentow z chorobami rzadkimi wsréd ok. 50 organizacii
pacjentéw zrzeszonych w Krajowym Forum Orphan w Polsce. W 2021 roku az 85 proc. organizacji pacjenckich
wymienito potrzeby obejmujgce dostep do odpowiedniej diagnostyki. W 2022 r. poziom byt podobny - 83 proc.
organizacji pacjenckich wskazato na koniecznosc poprawy dostepu do diagnostyki, w tym w szczegolnosci
dostepu do badan genetycznych w Polsce.?

5 Ustawa z dnia 26 kwietnia 2019 r. o Narodowej Strategii Onkologicznej. Dz.U. 2019 poz. 969. https://isap.sejm.gov.pl/isap.nsf/
download.xsp/WDU20190000969/0/D20190969.pdf

6 Swiadczenia opieki zdrowotnej udzielane osobom do ukonczenia 18. roku zycia - diagnostyka genetyczna. https://www.gov.pl/web/
zdrowie/swiadczenia-opieki-zdrowotnej-udzielane-osobom-do-ukonczenia-18-roku-zycia—diagnostyka-genetyczna

7 Rekomendacja nr 16/2020 z dnia 8 lipca 2020 r. Prezesa Agencji Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji w sprawie zasadnosci
kwalifikacji swiadczenia opieki zdrowotnej ,Badanie catoeksomowe (WES, Whole Exome Sequencing) z zastosowaniem technologii
sekwencjonowania nastepnej generacji (NGS, Next Generation Sequencing) w diagnostyce chordb genetycznie uwarunkowanych”
jako $wiadczenia gwarantowanego. https://bipold.aotm.gov.pl/assets/files/zlecenia_mz/2018/030/REK/2020%2007%2008%20
Rekomendacja%20nr%2016_2020%20WES.pdf

8 Bezpieczenstwo badan genetycznych. Raport NIK. 2018 r. https://www.nik.gov.pl/plik/id,16680,vp,19234.pdf

9 Jakub Gierczynski, Stanistaw Mackowiak, Krzysztof Jakubiak. Raport pt. ,Audyt Krajowego Forum Orphan 2022. Potrzeby pacjentow
z chorobami rzadkimi w zakresie dostepu do technologii medycznych i optymalizacji opieki w Polsce”. Krajowe Forum Orphan,
Modern Healthcare Instiute, Warszawa 2022



Wyktad wprowadzajqcy

Organizacja genomiki w Czechach:
badania i diagnostyka

prof. Milan Macek

Zaktad Biologii i Genetyki Medycznej, Szpital
Uniwersytecki w Motol, Praga, Republika Czeska

Reprezentuje najwiekszqg instytucje zajmujgcag sie genetykg medyczng
w Republice Czeskiej, Zaktad Biologii i Genetyki Medycznej — Krajowe
Centrum Koordynacji Chorob Rzadkich Szpitala Uniwersyteckiego
Motol - II Wydziat Lekarski Uniwersytetu Karola w Pradze. Jestem
takze prezesem Czeskiego Towarzystwa Genetyki Medycznej
i Genomiki, ktére zajmuje sie standardami zawodowymi w zakresie
genomiki klinicznej/molekularnej i cytogenomiki w kraju. Wszyscy
zdajemy sobie sprawe, ze wiekszos¢ rzadkich chorob ma podtoze
genetyczne. Pacjenci przechodzg przez bardzo dtugi proces
w systemie ochrony zdrowia, zeby sie zdiagnozowad¢. Nazywamy
to ,odysejg diagnostyczng”. Testy genetyczne sg kluczem
do znalezienia wtasciwej diagnozy rzadkich chorob i czesto
wyprzedzajg dtugoterminowe standardowe algorytmy diagnostyczne. W Czechach zdalismy sobie sprawe,
ze aby przezwyciezy¢ Odyseje diagnostyczng, zwiekszamy programy szkoleniowe i edukacyjne dla lekarzy,
zarowno genetykow, jak i nie-genetykow. W ubiegtym roku zorganizowalismy konferencje z okazji 200 lecia
urodzin Grzegorza Mendela (www.mendel22.cz) i zajelisSmy sie tematykg diagnostyki genetycznej. Chodzi
tez o pewng nowelizacje ustawowaq, aby po raz pierwszy przeprowadzi¢ badania przesiewowe z badaniami
genetycznymi w kierunku SMA i SCID. Wczesniej nie byto to dozwolone ze wzgledow etycznych i prawnych.
Bardzo zalezato nam, zeby wtgczyc¢ do szkolen i praktyki klinicznej testy genetyczne. Cieszymy sie, ze to sie
udato i Polska moze pojs¢ za naszym przyktadem. Jesienig 2022 roku w ramach naszej Prezydencji w Radzie
UE zorganizowalismy warsztaty pt. ,W kierunku nowych ram polityki europejskiej - Budowanie przysztosci
dla chordb rzadkich”.* Jednym z naszych najwiekszych sukceséw byto to, ze uzyskalismy poparcie dla
takich rozwigzan w 22 krajach z 27 krajow UE, reprezentujgcych ponad 80% ogdlnej populacji UE. W ramach
rozporzgdzenia Parlamentu Europejskiego w sprawie wyrobow medycznych i diagnostyki nalezy wprowadzic
odpowiednie zmiany legislacyjne. Wyglgda na to, ze przy wsparciu panstw cztonkowskich UE bedziemy mogli
wprowadzi¢ te modyfikacje i mamy nadzieje, ze nadchodzgca prezydencja hiszpanska w Radzie UE bedzie
podgzac za tym planem?. Jednoczesnie staramy sie edukowac lekarzy pierwszego kontaktu, bo jak nie myslg
o rzadkiej chorobie, jak nie sg swiadomi, jakie sq pierwsze objawy, to nie kierujg pacjentéw na diagnostyke
genetyczna. Nie chodzi wiec tylko o refundacje nowych technologii, takich jak sekwencjonowanie masowe,
ale przede wszystkim o szkolenie lekarzy ogolnych. W tym zakresie dystrybuujemy materiaty zwigzane
z diagnostykg w chorobach rzadkich?. | musze powiedzie¢, ze ten program jest bardzo skuteczny. Udato
nam sie zorganizowac infolinie ze stowarzyszeniem pacjentéw zajmujgcych sie chorobami rzadkimi. Co
tydzien otrzymujemy 1-3 pytania od pacjentéw i lekarzy, na ktore zawsze staramy sie odpowiedzie¢ w ciggu
48 godzin. Jednoczesnie chcemy przettumaczy¢ wszystkie kody Orpha na jezyk czeski. Wiem ze w Polsce
przettumaczono kody Orpha na jezyk polski, by przy ich wykorzystaniu rozlicza¢ swiadczenia w ramach
opieki zdrowotnej. W Czechach mamy specjalne grupy robocze ds. genetyki, w tym grupe zadaniowq
ds. rzadkich chorob przy Ministerstwie Zdrowia. Mogg Panstwo przejrze¢ efekty ich pracy i by¢ moze
zainspirowac¢ sie w procesie wdrazania podobnych rozwigzan w Polsce. Na moim oddziale organizujemy
specjalne sieci wspotpracy, miedzy osrodkami klinicznymi w zakresie wad wrodzonych, rzadkich choréb
ptuc i rzadkich nowotworow. Wspodtpracujemy z innymi laboratoriami réwniez w zakresie endokrynologii czy
wad twarzoczaszki. Podkreslam, ze interpretacja wynikow tych badan musi byé¢ bardzo specyficzna dla
choroby. Trzeba by¢ bardzo doswiadczonym np. w endokrynologii czy kardio-genetyce, zeby sobie z nimi
poradzi¢ i ,zna¢ swoje geny”. A zatem stworzenie takiej krajowej sieci referencyjnej jest wiec tutaj niezbedne.

10 https://novorozeneckyscreening.vzacna-onemocneni.cz/

11 Legal Regulation of Genetic Testing in Europe https://www.eshg.org/europe/genetics-as-medical-specialty/legal-regulation-of-
genetic-testing-in-europe
12 ww.vzacna-onemocneni.cz
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Jednoczesnie staramy sie edukowac¢ wspodtpracujagcych klinicystéow. Przygotowujemy specjalne materiaty
szkoleniowe, np. jak wykorzystac¢ odpowiednie kody Orpha w codziennej praktyce. Organizujemy konferencje
i staramy sie promowac¢ stosowanie koddw, poniewaz przysztos¢ diagnostyki lezy nie tylko w technologii,
ale takze w swiadomosci i wiedzy klinicystow. Opublikowalismy wytyczne dotyczace sekwencjonowania
genetycznego na stronie internetowej Czeskiego Towarzystwa Genetyki Medycznej i Genomiki (www.slg.
cz). Wdrazamy ,Europe’s Beating Cancer Plan” - mdj oddziat oraz inne wydziaty instytutow w Czechach
biorg udziat w tej inicjatywie. Przygotowujemy rowniez wytyczne dotyczace rozliczania ptatnikdw
za badania genetyczne.*> Na wspomnianej stronie internetowej znajduje sie miedzynarodowa baza danych
z laboratoriami molekularnymi. Wszystko to jest przejrzyste i transparentne dla wszystkich dostawcow.
Ostatnia aktualizacja pojawita sie w potowie stycznia 2023 r. Laboratoria aktualizujg tutaj swoje portfolio
diagnostyczne. Aktualne informacje znajdujg sie na stronie www.slg.cz oraz obowigzkowa akredytacja zgodnie
z artykutami 28-29 naszego zaproszenia 373/2011 - tj. Ustawa o genetyce.** Po kliknieciu w baze danych
zobaczg Panstwo numery telefonow, a takze obowigzkowq akredytacje zgodnie z normg I1ISO 15189. Wszyscy,
ktorzy cheg zweryfikowac swojg diagnoze, mogag np. jesli majg dang chorobe rzadkg klikna¢ i zobaczye,
czy jestesmy cztonkiem, czy spetniamy rozne standardy akredytacyjne. Mozna rowniez kliknaé na panele
diagnostyczne, ktére wykonujemy. W Czechach dziatajag 22 europejskie sieci referencyjne. Majg dostep
do srodkow publicznych i wszyscy sa w petni refundowani z ubezpieczenia solidarnosciowego w zakresie
zdrowia publicznego. Firmy ubezpieczeniowe, ktére obejmujg wiekszos¢ obywateli Republiki Czeskiej,
zwracajg koszty diagnostyki molekularnej najczestszych chorob genetycznych zgodnie z stratyfikacjq
specjalnosci 816 - laboratorium genetyki medyczne].*> Cena testu obejmuje nie tylko analize, ale réwniez
czesc intelektualng, czyli bioinformatyke i raport koncowy. Cho¢ cena wydaje sie wysoka, to ostatecznie
ledwo pokrywa nasze koszty, ktore sg bardzo wysokie ze wzgledu na aktualng inflacje i kurs wymiany CZK
w stosunku do EUR/USD. Co wazne, testowanie genomu musi byc powigzane z raportowaniem kodoéw Orpha.
Nasze firmy ubezpieczeniowe akceptuja takie rozwigzania. Bardzo sie ciesze, ze Ministerstwo Zdrowia
rowniez dostrzegto, jok wazna jest genetyka molekularna. Instytut Informagji i Statystyki Opieki Zdrowotnej
(www.uzis.cz), ktory podlega czeskiemu Ministerstwu Zdrowia, byt zaangazowany w przygotowanie testowych
taryf refundacji chorob rzadkich. Teraz naciskamy na implementacje kodow m.in. w kardiologii i endokrynologii,
w tym we wszystkich innych grupach diagnostycznych choréb rzadkich, abysmy doktadnie wiedzieli, gdzie
pienigdze z publicznego ubezpieczenia zdrowotnego sq wykorzystywane do badan genetycznych i jakich
choréb to dotyczy. Chce powiedzie¢, ze mamy rowniez Narodowe Konsorcjum Genomiki Medycznej.*®
Jest to grupa robocza genetykow molekularnych, zajmujgca sie gtownie badaniami. Wspdtpracujemy
rowniez z innymi instytucjami, w tym z Polski. Pracujemy tez nad sztuczng inteligencjq z kolegami ze Stanow
Zjednoczonych czy lzraela. Gtéownym problemem jest szybko zwiekszajgca sie ilos¢ przechowywanych
danych z sekwencjonowania nowej generacji. Bardzo wazne jest posiadanie odpowiednich bio-bankow DNA.
Docelowo bedziemy mieli okoto 1000 czeskich genomdw, ktore bedqg reprezentatywne dla catej populacji
(www.acgt.cz). Chetnie podzielimy sie nimi z naszymi przyjaciotmi i wspotpracownikami z Polski.

Podsumowanie:

« Wiekszos¢ chorob rzadkich (ponad 80%) ma podtoze genetyczne. Pacjenci, w celu postawienia wtasciwej
diagnozy przechodzg bardzo dtugi proces w systemie ochrony zdrowia, tzw. ,odyseje diagnostyczng”.
Testy genetyczne sg kluczem do prawidtowego zdiagnozowania konkretnej danej choroby.

« Wprowadzono zmiany w czeskim prawie dotyczgce przeprowadzania badan przesiewowych noworodkdw
za pomocd testéw genetycznych, co wezesniej nie byto mozliwe z uwagi na kwestie etyczne.

« Konieczna jest edukacja lekarzy w zakresie chorob rzadkich i diagnostyki molekularnej. W momencie, kiedy
lekarze nie bedg mieli sSwiadomosci nt. pierwszych objawow, ktore mogqg swiadczyc o chorobie genetycznej,
nie bedg wysytac¢ pacjenta na pogtebiong diagnostyke do lekarza genetyka.

« Dziatania majace na celu edukacje pracownikow stuzby zdrowia niezwigzanych z genetyka, klinicystow
(lekarzy pierwszego kontaktu), w jaki sposdb powinni korzystac¢ z kodow Orpha. Konieczna jest rowniez
wspotpraca z organizacjami pacjentow.

« Nalezy dokona¢ cyfryzacji fenotypu oraz ttumaczenia koddw Orpha, ktore mogg byc¢ wykorzystywane
w ramach zwracania kosztéw leczenia w opiece zdrowotne;.

13 https://www.vzp.cz/poskytovatele/informace-pro-praxi/vykazovani-a-uhrady/informace-pro-poskytovatele-hrazenych-sluzeb-v-
odbornosti-816-laborator-lekarske-genetiky

14 Mandatory Accreditation ISO15189 — Art. 28-29 of Act 373/2011 Coll.

15 https://www.vzp.cz/poskytovatele/informace-pro-praxi/vykazovani-a-uhrady/informace-pro-poskytovatele-hrazenych-sluzeb-v-
odbornosti-816-laborator-lekarske-genetiky

16 Narodni centrum lékarské genomiky. NCMG.cz
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» Republika Czeska posiada specjalne grupy robocze zajmujgce sie chorobami rzadkimi. Powszechne jest
stosowanie testéw genomicznych, a interpretacja powyzszych danych musi by¢ specyficzna dla choroby.
Tworzenie takiej bazy danych jest niezbedne

« Posiadajgc kody Orpha oraz transparentne bazy danych, wspolnie z firmami ubezpieczeniowymi
opracowano kody zwrotow kosztéw dla najbardziej powszechnych chordb genetycznych. Testowanie
egzomu musi by¢ powigzane z kodami Orpha oraz z ich raportowaniem.

« Duzym problemem jest zwiekszenie ilosci przechowywanych danych z sekwencjonowania nowej generaciji.

« W Czechach istnieje projekt genomiki populacji, ktory zawiera 1000 genomow, ktore zostaty
zsekwencjonowane. Naszym celem jest wniesienie wktadu do europejskiego konsorcjum 1 miliona
genomow.

- W momencie, kiedy przeprowadzimy sekwencjonowanie genomow, po doktadnym przebadaniu, bedzie
mozna udostepnic ich wyniki np. w Polsce, gdzie populacje w niektorych regionach sa bardzo zblizone.

Wyktad wprowadzajqcy

Przysztosc diagnostyki
genetycznej w Polsce

Prof. dr hab. n. med.

Anna Latos-Bielenska

Konsultant krajowa w dziedzinie genetyki
klinicznej, Przewodniczgca Rady

ds. Chorob Rzadkich w Ministerstwie Zdrowia,
Katedra i Zaktad Genetyki Medycznej
Uniwersytetu Medycznego w Poznaniu

Srodowisko genetykow klinicznych i laboratoryjnych w Polsce jest
mate, ale bardzo ze sobg scisle wspotpracujemy. Katalizatorem
rozwoju diagnostyki genetycznej w Polsce sg dwa wielkie
programy narodowe, w ktorych poprawa diagnostyki genetycznej jest waznym obszarem Pierwszy program,
to Narodowa Strategia Onkologiczna na lata 2020-2030. Jest to program wieloletni, wprowadzajacy
kompleksowe zmiany w polskiej onkologii. Ta strategia zostata przyjeta przez Rade Ministrow w lutym 2020 .,
czyli trzy lata temu. Drugi program, to Plan dla Choréb Rzadkich na lata 2021-2023. Fundamentem dziatan
jest wypracowanie kompleksowego modelu opieki dla pacjentow z chorobami rzadkimi. Ten plan zostat
opracowany przez Zespot pod kierunkiem prof. Krystyny Chrzanowskiej w latach 2020-2021 i zostat przyjety
przez Rade Ministrow w dniu 24 sierpnia 2021. Ale nastepnie przez osiem miesiecy wtasciwie sie nic nie dziato.
Plan nie byt wdrazany. Dlatego, momentem, kiedy zaczat byé wdrazany, byto powotanie Rady ds. Chorob
Rzadkich w dniu 26 maja 2022 r. Dalszym krokiem byta decyzja, ze Fundusz Medyczny sfinansuje diagnostyke
genetyczng chorob rzadkich u dzieci i mtodziezy do 18 r.z. Rada Funduszu Medycznego w dniu 2 lutego 2023
zarekomendowata sfinansowanie diagnostyki genetycznej u dorostych w zakresie wysokoprzepustowych
badan genomowych. Nastepna sprawa, to diagnostyka genetyczna w onkologii. Zapotrzebowanie na
diagnostyke genetyczng w onkologii jest ogromne, co wynika z epidemiologii nowotworéw ztosliwych.
W zakresie genetyki molekularnej w onkologii mamy diagnostyke zmian somatycznych (badanie komorek
nowotworowych) u chorych na nowotwor oraz diagnostyke zmian germinalnych (konstytucyjnych, obecnych
w kazdej komorce ciata) u chorych na nowotwoér oraz u osob zdrowych, z wysokim ryzykiem wystepowania
mutacji. Diagnostyka genetyczna w chorobach rzadkich dotyczy wiekszej grupy pacjentow, niz to sie mogtoby
wydawac. Epidemiologia chorob rzadkich jest taka, ze 6-8 procent populacji zachoruje na jakgs chorobe
rzadkqg, a 80 procent choréb rzadkich to sg choroby genetyczne. Oznacza to, ze mamy w tej chwili sporg
grupe pacjentéw z chorobami rzadkimi, ktéra potrzebuje pilnie nowoczesnej diagnostyki genetycznej. W tym
zakresie mowimy o diagnostyce prenatalnej, czyli o badaniu ptodu, postnatalnej, czyli u oséb zyjgcych -
dzieci i osob dorostych oraz diagnostyce oséb zmartych. Z tym, ze badania genetyczne u oséb zmartych
sq dopiero przedmiotem dyskusji ze wzgledu na jej znaczenie dla osdb spokrewnionych. Zgodnie z zapisami
Planu dla Chorob Rzadkich poprawa diagnostyki genetycznej dotyczy wszystkich tych trzech grup.




Diagnostyka genetyczna w chorobach rzadkich i w onkologii ma pewne cechy wspolne. Jest podstawaq terapii
personalizowanej i ma ogromny i stale rosngcy potencjat. Wykorzystuje gtéwnie wysokoprzepustowe
badania genomowe, wymagajac laboratoriow wyposazonych w specjalistyczny sprzet i aparature.
Diagnostyka genetyczna wymaga wyspecjalizowanej kadry genetykow laboratoryjnych, bioinformatykow
i genetykow klinicznych, a docelowo takze pielegniarek genetycznych i doradcow genetycznych. Dane
genomowe powinny byc¢ chronione i gromadzone centralnie. Jest to spowodowane szybkim wzrostem
informacji o genomie danej populacji, a biobankowanie umozliwi utatwienie interpretaciji wynikow badan
genomowych oraz identyfikacje mutacji zatozycielskich. Badania genetyczne muszg byc¢ najwyzszej jakosci,
dlatego konieczny jest wtasciwy nadzoér nad laboratoriami genetycznymi. Klinicysta musi wynik badania
genetycznego potrafic wykorzysta¢ dla wtasciwej opieki medycznej nad pacjentem, a w nowotworach
dziedzicznych i chorobach rzadkich takze nad krewnymi pacjenta. Obecnie diagnostyka genetyczna
w Polsce wymaga rekomendagji i standardow opracowanych przez wtasciwe towarzystwa naukowe i zespoty
ekspertow. Dla petnego wykorzystania potencjatu diagnostyki genetycznej konieczna jest edukacja lekarzy
POZ, lekarzy specjalistow oraz ogdtu spoteczenstwa, a takze wspodtpraca z organizacjami pacjentow.
Konieczna jest ustawa o testach genetycznych regulujaca kompleksowo diagnostyke genetyczna.

Obecnie najwazniejszym celem naszych dziatan jest uzupetnienie listy refundowanych badan genetycznych
o wysokoprzepustowe badania genomowe, ktore nie sq refundowane. Aktualnie wszystkie proste badania
genetyczne sg refundowane. Badanie catoeksomowe (WES) oraz mikromacierze kliniczne (aCGH) nie sqg
refundowane, Panele celowane NGS sg refundowane w onkogenetyce, ale nie w diagnostyce chordb
rzadkich. Badania aCGH i WES sg po pozytywnej ocenie Agencji Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji.
W Ministerstwie Zdrowia toczqg sie prace w zakresie poszerzenia obszaru diagnostyki dotyczgce badan
genetycznych. Proces kwalifikacji dotyczy ponizej wymienionych badan i ich implementacji jako swiadczen
gwarantowanych w zakresie ambulatoryjnej opieki specjalistycznej: 1. Badanie metodg porownawczej
hybrydyzacji genomowej do mikromacierzy (@CGH); 2. Badanie catoeksomowe (WES, Whole Exome
Sequencing) z zastosowaniem technologii sekwencjonowania nastepnej generacji (NGS, Next Generation
Sequencing) w diagnostyce chorob genetycznie uwarunkowanych; 3. Analiza ekspresji genu lub kilku gendow
(w tym genow fuzyjnych) przy uzyciu metody Real-Time PCR-ilosciowa reakcja tancuchowa polimerazy
w czasie rzeczywistym.

Dziatania na rzecz wysokiej jakosci badan genetycznych i wtasciwego wykorzystania diagnostyki
genetycznej, to przede wszystkim certyfikacja laboratoriow genetycznych. W 2023r. planujemy
certyfikacje laboratoriow genetycznych, w szczegolnosci wykonujgcych wysokoprzepustowe badania
genomowe (aCGH, panele celowane NGS oraz WES). Certyfikacja laboratoriow genetycznych jest ujeta
w Narodowej Strategii Onkologicznej i Planie dla Chorob Rzadkich. W trzecim kwartale 2023 r. przewidujemy
zgtaszanie sie i ocena laboratoriéw diagnostyki genetycznej chorob rzadkich. Szacuje sie, ze bedzie
ok. 10 certyfikowanych laboratoriow w Polsce, jezeli chodzi o diagnostyke genetyczng w chorobach rzadkich,
ktore spetnig wymagania jakosciowe. Nie ma jeszcze ostatecznej odpowiedzi, ile badan bedzie trzeba zrobic
rocznie, wszystko bedzie ogtaszane. Laboratoria nie zostang w zaden sposob zaskoczone. Jak juz bedqg
ustalone wszystkie kryteria, laboratoria zostang poinformowane dwa, trzy miesigce wczesniej. Jesli chodzi
o laboratoria diagnostyki onkologicznej, kryteria pojawiqg sie troche podzniej i ich certyfikacja bedzie odbywac
sie oddzielnie. Rozporzgdzenie dotyczgce jakosci pracy w laboratorium genetycznym bedzie wspodlne. Ja
osobiscie uwazam, ze powinny byc¢ laboratoria centralne, ktére nie roszcza sobie praw do intelektualne;
czesci. W chorobach rzadkich to to jest bardzo wrazliwa sprawa, bo to jest nasz skarb, nasz majgtek. Powinny
powstac okreslone zasady, ze to jest tylko ustuga, za ktorqg sie ptaci.

Nastepnym dziataniem jest opracowanie i wdrozenie standardow i rekomendacji w zakresie wysokiej
jakosci badan genetycznych i wtasciwego wykorzystania diagnostyki genetycznej. Sekcja Guzéw Litych
Polskiego Towarzystwa Genetyki Cztowieka pod przewodnictwem Przewodniczgcego Sekcji Profesora
Artura Kowalika, opracowata juz czesciowo podstawy certyfikacji dla laboratoridow onkogenetycznych.
Aktualny status Standardéw, to przestane dokumentu do Departamentu Lecznictwa MZ w listopadzie
2022r. W dniu 20 stycznia 2023 r. odbyto sie spotkanie, na ktérym ustalono, ze czes¢ opracowania
wejdzie w sktad ogdlnych standardow dotyczgeych diagnostyki genetycznej, a pozostata czes¢ utworzy
oddzielny dokument dotyczgcy standardow dot. diagnostyki genetycznej w onkologii i zostanie wydany,
jako Obwieszczenie. Standardy sg w szerokich konsultacjach w Polskim Towarzystwie Genetyki Cztowieka.
W Planie dla Chorob Rzadkich toczg sie zaawansowane prace w kierunku powstania wspoélnych rekomendacii
dotyczgeych certyfikacji laboratoriéw genetycznych. Rekomendacje w diagnostyce genetycznej chorob
dziedzicznych ze szczegdlnym uwzglednieniem chorob rzadkich opracowuje Zespot Konsultanta Krajowego
w dziedzinie Genetyki klinicznej w sktadzie: Prof. Anna Latos- Bielenska, Prof. Olga Haus, Prof. Robert
Smigiet oraz Prof. Krzysztof Szczatuba oraz ok. 30 ekspertow. Rekomendacje zostang ocenione przez
Zespot Ekspertow ds. poprawy genetycznej diagnostyki choréb rzadkich i przedstawione MZ w maju 2023 .,
a nastepnie zostang udostepnione joko Obwieszczenie Ministra Zdrowia. W zakresie optymalizacji opieki



w nowotworach dziedzicznych powstata opinia zespotu ekspertéw pod kierunkiem Prof. Jana Lubinskiego.
Zespot zostat powotany w celu monitorowania programow NFZ opieki nad rodzinami wysokiego, dziedzicznie
uwarunkowanego ryzyka zachorowania na: raka piersi lub jajnika; Roka jelita grubego lub raka btony
sluzowej trzonu macicy; Siatkowczaka lub chorobe von Hippel-Lindau. Praca zespotu ekspertéw dotyczyta
optymalizacji zapiséw Programu w celu poprawy dostepnosci, kryteriow kwalifikacji, kompleksowosci
i efektywnosci prowadzonych dziatan. Uwagi powstaty na podstawie doswiadczen realizatoréw i ekspertow
po trzech miesigcach realizacji Programu. Eksperci wskazali na koniecznos$¢ doprecyzowania i dopracowania
poszczegolnych etapow jego realizacji, a opinia zostata przestana do MZ w styczniu 2023 r.

Kluczowym dziataniem jest zabezpieczenie kadr dla diagnostyki genetycznej z zastosowaniem
wysokoprzepustowych badan genomowych. Wprowadzono zapis w ustawie o medycynie laboratoryjnej
umozliwiajgcy wykorzystanie kwalifikacji absolwentéw biotechnologii, biomedycyny, genetyki i biologii
molekularnej (Dziennik Ustaw 8.11.2022). zostata rowniez wprowadzona nowa specjalizacja: Medyczna
Genetyka Molekularna, a pierwsi specjalisci mogg wejs¢ na rynek nawet pod koniec roku 2023. Aktualnie
w Polsce jest ok. 280 specjalistéow Laboratoryjnej Genetyki Medycznej, ale w przeliczeniu na petne etaty
jest ich mniej niz 150, a rocznie przybywa mniej niz 15 nowych specjalistow. Bardzo wazne jest rowniez
zabezpieczenie kadr dla poradnictwa genetycznego. Zostat catkowicie zmieniony program specjalizaci
z Genetyki Klinicznej, odpowiadajgcy medycynie genomowej. Rekrutacja na specjalizacje odbywa sie
wiosng 2023 r. Zaawansowane prace toczg sie w Departamencie Rozwoju Kadr Medycznych Ministerstwa
Zdrowia nad nowq specjalizacjg dla magistrow pielegniarstwa: Pielegniarkg genetyczna. Do Ministra Zdrowia
przedtswaiona nowa umiejetnosc: Doradca genetyczny w onkologii. Onkogenetyka, czyli umiejetnosc dla
lekarzy klinicystow specjalizacii onkologicznych jest juz na liscie umiejetnosci lekarskich, a zasady nadawania
tej umiejetnosci sg w opracowaniu.

W opracowaniu i po rozmowach w MZ i NFZ jest wyzsza wycena porady genetycznej podsumowujgcej
diagnostyke u pacjenta z chorobqg rzadkg z zastosowaniem wysokoprzepustowych badan genetycznych,
wraz z wydaniem karty informacyjne;j.

Ustawa o Testach Genetycznych, ktora znakomicie uporzadkuje rynek badan genetycznych jest w trakcie
przygotowywania. Jest szansa na jej przyjecie w tej kadencji Parlamentu. Ustawa okresli wymogi, co do jakosci
laboratoriow genetycznych oraz, kto kieruje na testy genetyczne. Wprowadzi wymog powiazania testow
genetycznych z interpretacjg wyniku w kontekscie rodowodowo-klinicznym i z poradg genetyczng. Okresli
zasady prowadzenia repozytoriow materiatu genetycznego. Wprowadzi regulacje dotyczace przesytania
materiatu genetycznego za granice. Zabezpieczy prawa pacjenta i wprowadzi regulacje bioetyczne

Zagrozenia dla rozwoju badan genetycznych to przede wszystkim brak uchwalenia ustawy o testach
genetycznych. To takze objecie diagnostykag genetyczng zbyt matego odsetka chorych. W tym kontekscie
istotna jest ankieta (formularz elektroniczny) dla lekarzy POZ utatwiajgca identyfikacje rodziny ryzyka
genetycznego zagrozonej nowotworami dziedzicznymi. To takze dziatania edukacyjne, m.in. Narodowa
Platforma Onkologiczna, Platforma Informacyjna ,Choroby Rzadkie” dostepne juz w 2023 r. Kluczowe
sg dziatania administracyjne, np. powigzanie refundacji procedury medycznej (np. zabiegu operacyjnego
U chorego z nowotworem) ze skierowaniem na badanie genetyczne. Duzym zagrozeniem dla rozwoju badan
genetycznych sqg ograniczone kadry. W tym kontekscie genetyka kliniczna musi stac¢ sie specjalizacjq
priorytetowa. Nalezy wprowadza¢ nowy zawodd medyczny: doradca genetyczny w onkologii dla magr
biotechnologii, mgr zdrowia publicznego, mgr psychologii. Rekomendowana jest zmiana programu studiow
z Analityki medycznej (wiecej diagnostyki genetycznej), zwiekszenie naboru na specjalizacje z Laboratoryjnej
genetyki medycznej oraz nabodr na specjalizacje z Medycznej genetyki molekularnej.

Podsumowujac, nalezy stwierdzi¢, ze nastgpit ogromny wzrost zapotrzebowania na diagnostyke
genetyczng w onkologii i w chorobach rzadkich. Obecnie w Polsce tworzone sqg niespotykane wczesniej
warunki do rozwoju diagnostyki genetycznej z zastosowaniem wysokoprzepustowych badan genomowych.
Diagnostyka genetyczna jest wpisana w Narodowqg Strategie Onkologiczng oraz w Plan dla Chorédb
Rzadkich - gwarantuje to racjonalne stosowanie badan genetycznych i ich wtasciwe wykorzystanie.
Finansowanie wysokoprzepustowych badan genomowych z FM jest ogromnym wsparciem dla rozwoju
nowoczesnej diagnostyki genetycznej w Polsce. Prowadzone sq dziatania na rzecz usuwania istniejgcych
barier dla rozwoju diagnostyki genetycznej w onkologii i chorobach rzadkich

Podsumowanie:

e Katalizatorem rozwoju diagnostyki w Polsce sg dwa programy: Narodowa Strategia Onkologiczna na
lata 2020-2030 oraz Plan dla Chorob Rzadkich na lata 2021-2023

e Podjeta zostata decyzja, aby Fundusz Medyczny finansowat wysokoprzepustowe badania genomowe
u dzieci. Czekamy na podobna decyzje w przypadku badan genetycznych u dorostych.

«  Ok. 80% chordb rzadkich to choroby genetyczne.



« Badania genetyczne to: badania prenatalne, postnatalne u oséb zyjgcych (dzieci i dorosli) oraz u osoéb
zmartych, ktore obecnie nie sg uregulowane.

e Diagnostyka genetyczna jest podstawqg terapii personalizowanej, wykorzystuje wysokoprzepustowe
badanie genomowe, ktére wymagajg laboratoriow z nadzorem oraz wyksztatconej kadry tj. genetykow
laboratoryjnych, bioinformatykow, genetykéw klinicznych. Docelowo wymagane jest uzupetnienie
o pielegniarki genetyczne oraz doradcow.

«  Wyniki badan genetycznych powinny by¢ gromadzone na poziomie centralnym w jednej wspolnej bazie.
Przechowywanie danych genomowych jest duzym wyzwaniem.

« Konieczna jest edukacja na temat diagnostyki genetycznej i chorob rzadkich lekarzy POZ, lekarzy
specjalistéw oraz wspotpraca z organizacjami pacjenckimi.

» Waznym krokiem bedzie przyjecie Ustawy o badaniach genetycznych, ktéra bedzie: okresla¢ wymogi
co do jakosci laboratoriow genetycznych, kto kieruje na testy genetyczne; wymog powiazania testow
genetycznych z interpretacjg wyniku w kontekscie rodowodowo-klinicznym i z poradg genetycznag;
zasady prowadzenia repozytoriow materiatu genetycznego; regulacje dotyczace przesytania materiatu
genetycznego za granice; prawa pacjenta i wprowadza regulacje bioetyczne.

« Konieczne jest uzupetnienie listy refundowanych badan genetycznych przez NFZ o wysokoprzepustowe
badania genomowe. Wszystkie proste badania genetyczne sg refundowane.

e Badania CGH i WES nie sg refundowane. Panele celowane NGS sqg refundowane w onkogenetyce,
ale nie w diagnostyce chorob rzadkich. Badania CGH i WES sg po pozytywnej ocenie przez AOTMIT.

« Przed wprowadzeniem nowych badan genetycznych do refundagcji publicznej konieczna jest certyfikacja
laboratoriow genetycznych — w tym roku jest zaplanowana ww. certyfikacja laboratoriow, ktére wykonujg
wysokoprzepustowe badania genomowe.

e Kazde badanie bedzie mie¢ swdj kod i bedzie rozliczane oddzielnie. Osrodki eksperckie dla chordb
rzadkich, bedg mogty kierowa¢ na badania genetyczne oraz bedg mogty rozlicza¢ ww. badania,
ale konieczna bedzie wspotpraca z poradnia genetyczng.

« Osrodki kliniczne bedg mogty korzystac¢ z diagnostyki genetycznej, ale wymagana bedzie konsultacja
genetyka klinicznego.

e Zabezpieczenie kadr dla poradnictwa genetycznego obecnie jest kluczowe.

« Badanie genetyczne odpowiednio wczesnie wykonane moze zmniejszac koszty diagnostyki i hospitalizaci
oraz badan nie genetycznych nawet do 20%.

Wyktad wprowadzajqgcy

PRZYSZtOSC BADAN
GENETYCZNYCH W POLSCE

prof. dr hab. n. med. Jan Lubinski

Kierownik Katedry Onkologii oraz Zaktadu
Genetyki i Patomorfologii Wydziatu Lekarskiego,
Biotechnologii i Medycyny Laboratoryjnej |
Pomorskiego Uniwersytetu Medycznego

w Szczecinie oraz kierownik Miedzynarodowego L j
Centrum Guzow Dziedzicznych

Potrzeba zmiany $wiadomosci zaroéwno lekarzy, jak i pacjentow '
na temat badan genetycznych. Najwazniejsze, aby wykonywac
te badania, gdyz majg fundamentalne znaczenie dla podzniejszej

terapii. Genetyka ma ogromny potencjat i powinnismy go dobrze
wykorzystac¢. Wg. analiz zmian molekularnych w 18 tys. rodzin
z BRCA 1 i BRCA 2, w 69 osrodkach, 49 krajow i 6 kontynentow wynika, ze powtarzalne mutacje wystepujg
we wszystkich grupach etnicznych. To daje nieprawdopodobng tatwos¢ wykrywania nosicieli tych mutacji.




Badanie jest celowane na konkretng zmiane, charakterystyczng dla danej grupy etnicznej, czy dla danego
kraju. To jest prosta i szybka metoda. Wynik uzyskujemy po paru dniach i kosztuje to mniej niz 100 euro.
W Polsce miedzy 1999r., a 2022 r. udato sie opisa¢ caty panel mutacji zwigzanych z wysokim ryzykiem
rakéw - gtownie raka piersi, jajnika i prostaty. Ministerstwo Zdrowia sfinansowato Narodowy Program
Diagnostyki i Nadzoru dla Rodzin z Nowotworami Dziedzicznymi oraz Sie¢ Poradni Rodzinnych Chorob
Nowotworowych.” Wtgczenie diagnostyki mutacji zatozycielskich powoduje, ze koszty wykrycia nosiciela
mutacji wérod kolejnych pacjentek z rakiem piersi spadajag do 4,2 tys. zt, co jest o potowe mniejszym kosztem,
niz na Zachodzie. Jezeli chodzi o jelito grube, to koszt wynosi 1,2 tys. euro. Kazda zainwestowana ztotéowka
w diagnostyke zwraca sie wielokrotnie, bo tutaj ratujemy zycie ludzi w wieku produkcyjnym. Jest bardzo
wysokie prawdopodobienstwo, ze te mutacje zatozycielskie bedqg wystepowaty w wielu innych genach oraz
we wszystkich chorobach rzadkich. Bardzo wazne jest, zebysmy rozwineli baze danych w Polsce. Powinnismy
gromadzili dane w sposodb scentralizowany, w postaci rejestru. W przysztym miesigcu bedziemy prowadzic
pierwsze testy chipa, ktory przez ostatnie dwa lata budowalismy. Na tym chipie znajduje sie ponad dwa
tysigce polskich mutaciji, jak rowniez innych genetycznych markeréow ok. 800 gendw. To dotyczy rakow i nie
rakéw, oraz oczywiscie chordb rzadkich. Tak naprawde, mutacje zatozycielskie predysponujg do nowotwordw
dziedzicznych, ktore sg traktowane, jako choroby rzadkie. Za ok. 50 euro przetestujemy ok. 2 tys. zmian.
Jest to nowa jakose, ktorg wkrotce wprowadzimy w genetyce. Diagnostyczne algorytmy powinny absolutnie
zosta¢ wtgczone do kliniki, jako jeden z elementdw wykorzystanie potencjatu mutacji zatozycielskich.
To bedzie medycznie, i ekonomicznie efektywne. Nie jest potrzebne testowanie wieloosobowe. Mutacje
zatozycielskie powinny byc¢ przetestowane w poradni genetycznej u kazdego pacjenta onkologicznego.
Genetycy powinni caty ten proces koordynowac i nadzorowac. Powinnismy rozszerzy¢ baze osob, ktore
beda w tym uczestniczyty. Szczegolnie istotna jest umiejetnosc pracy z pacjentami, dlatego tak wazna jest
specjalizacja i zwiekszenie liczby 0sob, ktore bedq pracowaty w odpowiednim standardzie. Powinnismy osoby,
ktore majg te odpowiednie umiejetnosci motywowac i na biezaco weryfikowac, czy reprezentujg odpowiedni
poziom. Rekomendowane jest uzupetnienie koszyka swiadczen gwarantowanych o wszystkie badania, jakie
sq przydatne i sg wartosciowe w diagnostyce genetycznej w medycynie.

Podsumowanie:
e Konieczna jest optymalizacja opieki genetycznej w nowotworach dziedzicznych.
e Diagnostyka wymaga poradnictwa genetycznego.
¢ Konieczny jest wykwalifikowany personel medyczny.
« Wymagana jest certyfikacja lekarzy klinicystow oraz wprowadzenie zawodu pielegniarki genetyczne;.

e Dostepne sag wszystkie metody badan genetycznych o wartosci predykcyjnej dla postepowania
z pacjentem.

« Algorytmy diagnostyczne muszg uwzgledniac¢ badanie zatozyciela w sposdb zapewniajgcy skutecznosce
medyczng i ekonomiczna.

« Potrzebne sg badania na duzg skale, ale przy odpowiednich standardach. Genetycy musza byc
koordynatorami/nadzorcami powyzszych analiz, w tym czesci laboratoryjnej i kliniczne;.

«  Genetyka nie musi byc¢ zabodjczo droga - moze byc¢ optacalna - zorganizujmy sie.

17 https://www.gov.pl/web/zdrowie/rodzinne-predyspozycje-do-nowotworow-zlosliwych—badania
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PRZYSZtOSC DIAGNOSTYKI
GENETYCZNE| W POLSCE

prof. dr hab. n. med. Olga Haus

Przewodniczqgca Polskiego Towarzystwa
Genetyki Cztowieka, Kierownik Katedry
Genetyki Klinicznej Collegium Medicum

w Bydgoszczy Uniwersytetu Mikotaja Kopernika
w Toruniu

Niezwykle dynamiczny rozwdj genetyki i biologii molekularnej
w XXI wieku wymaga wspdtdziatania réznych i niezaleznych
gremiow specjalistow, ktorych celem jest wykorzystanie osiggniec
naukowych w wymienionych dziedzinach dla dobra ogolnego.
Polskie Towarzystwo Genetyki Cztowieka, zatozone w roku 1993,
skupia blisko 500 cztonkow z grona lekarzy — genetykow klinicznych,
diagnostéw specjalizujagcych sie w dziedzinie laboratoryjnej genetyki medycznej oraz osob reprezentujgcych
inne specjalnosci z zakresu nauk medycznych, biologicznych, humanistycznych i innych. Niezbedne jest
state opracowywanie i udoskonalanie standardéw metodycznych i prawnych dotyczacych badan naukowych
w zakresie genetyki medycznej, klinicznej, a takze biologii molekularnej oraz mozliwosci i zakresu ich
wykorzystania w medycynie. Genetycy nie lekcewazg rowniez problemow etycznych zwigzanych z rozwojem
nauk biologicznych i biomedycznych. Oczekujg jednak prowadzenia w tym zakresie kompetentnej i opartej na
faktach debaty publicznej z udziatem ekspertéw, w miejsce osoéb przypadkowych. Odrebnym zagadnieniem
jest odpowiednia ochrona danych osobowych zwigzanych z wykonywanymi testamii badaniami genetycznymi.
Wigze sie to w czesci takze z odpowiednim gromadzeniem, wykorzystaniem oraz ochrong probek materiatu
biologicznego uzyskiwanego dla celow badan naukowych oraz swiadczen medycznych. Polskie Towarzystwo
Genetyki Cztowieka stawia sobie za zadanie uczestnictwo réwniez w odpowiedniej edukacji spoteczenstwa
w zakresie postepow genetyki i biologii molekularnej. PTGC zwraca uwage, ze juz obecnie testy genetyczne
dla celow zdrowotnych majg zastosowanie praktycznie w kazdej dziedzinie medycyny. Z jednej strony
demonizuje sie niebezpieczenstwa zwigzane z rozwojem genetyki, co oczywiscie powinno podlegac¢ nadzorowi,
a z drugiej konieczne jest podkreslanie miejsca jakie zajmuje genetyka we wspotczesnej medycynie, zarowno
w chorobach dziedzicznych jak i powszechnie wystepujgcych chorobach nabytych. Rozwoj genetyki i biologii
molekularnej integralnie wigze sie takze z pojeciem medycyny personalizowanej. PTGC nadal i uparcie bedzie
apelowac do kolejnych polskich rzadow, przedstawicieli administracji panstwowej oraz organizatoréw ochrony
zdrowia o ratyfikacje Europejskiej Konwencji Bioetycznej, co w sposdb oczywisty ucietoby szereg spekulacii
wokot genetyki i mozliwosci jej wykorzystania. Niezbedne jest wykorzystanie ztozonych i sktadanych przez
genetykow projektéw ustaw majgeych regulowac wykonywanie testow genetycznych dla celow zdrowotnych
i dla celéw szeroko pojetej identyfikacji osodb. Obecny stan prawny grozi szeregiem naduzy¢ w tym zakresie.
PTGC czuje sie powotane do stymulowania inicjatyw we wszystkich wymienionych grupach probleméw oraz
do wspdtdziatania ze wszystkimi osobami lub instytucjami zainteresowanymi tymi zagadnieniami, zapraszajgc
do wspotpracy i takg wspodtprace oferujge.t®

System diagnostyki, terapii oraz opieki nad pacjentami z chorobami rzadkimi niewagtpliwie wymaga
kompleksowej reformy. Nalezy postawi¢ na edukacje w zakresie diagnostyki choréb rzadkich srodowiska
studentéw uczelni medycznych oraz lekarzy innych specjalnosci niz genetyka kliniczna, a takze
spoteczenstwa i decydentéw. Medycy z réznych dziedzin, niestykajgcy sie na co dzien z tymi pacjentami,
bardzo czesto nie wiedzq, ze dany objaw moze byc¢ sygnatem choroby rzadkiej. Wielu pacjentow krgzy od
jednego lekarza do drugiego, szukajgc pomocy i wykonujgc kolejne badania. Ta odyseja diagnostyczna trwa
czesto kilka, kilkanascie czy nawet kilkadziesigt lat, podczas gdy ludzie z chorobami powszechnymi diagnoze
otrzymujg bardzo szybko. W zwigzku z tym konieczne jest zwiekszenie liczby lekarzy specjalistow w dziedzinie

18 https://ptgc.pl/o-towarzystwie/
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genetyki klinicznej, poniewaz wtasnie oni sq w stanie skutecznie zajac sie pacjentami z chorobami rzadkimi.
Uwazam, ze duza jest w tym rola panstwa, ktore powinno obja¢ szczegolng opiekg te specjalizacje, by
zachecic¢ studentow do jej wyboru. Obecnie decyduje sie na nig zaledwie kilka oséb rocznie w skali kraju.
Fundusz Medyczny nie ogranicza finansowo badan genetycznych u dzieci, ale caty czas mamy problem
z diagnozowaniem dorostych,. Szczegodlnie tych pacjentow, ktérzy chorujag na choroby rzadkie, ktére sg
wykryte dopiero w wieku dorostym. Pacjenci czesto trafiajg na badania za pdzno, przechodzgc catg odyseje
diagnostyczng. Te badania sg o wiele trudniejsze, a na koniec okazuje, ze dla dziecka mozna to zrobic¢ od reki
jednorazowo, a dla dorostego jest to niemozliwe. Badanie genu fundatora jest pierwszym etapem badania,
a w nastepnym etapie diagnostyke sie rozszerza réwniez o inne geny. Przygotowywany test bedzie badaniem
wielu wstepnych mutaciji, tzw. screening, a dopiero pdzniej nastapia wtasciwe badania. To oznacza, ze np.
w przypadku diagnostyki rakow piersi, badamy w pierwszym etapie mutacje fundatora, bo one sg najczestsze,
a w drugim NGS. Zgadzam, ze mogqg byc¢ bardzo duze trudnosci, jezeli chodzi o kadry medyczne. Jest jednak
nadzieja, ze przynajmniej w pierwszych naborach, to bedqg ludzie, ktorzy juz sg zatrudnieni w laboratoriach.
To jest nasza w zasadzie jedyna nadzieja, ze po prostu zechcg wrécic do tych laboratoriow. W diagnostyce
genetycznej musi byc¢ miernik jakosci, czy to bedqg certyfikaty lokalne, to tez ISO. W tym wszystkim
laboratoria uczelniane przegrywaja, jezeli méwimy o uczelniach wyzszych. Uczelnie nie sg zainteresowane
ptaceniem za I1SO, czy w ogole jakimkolwiek wktadem pracy do tego, zeby laboratorium uzyskato akredytacije.
To jest akredytacja dla catej uczelni, a osobg wystepujaca akredytacje jest rektor. Ale rektorzy wyzszych
uczelni nie sg tym zainteresowani, bo to dotyczy gtéwnie laboratoriow diagnostycznych. Bardzo wazne jest
tworzenie centrow diagnostyczno-terapeutycznych w wiekszych miastach, np. wojewoddzkich. Powinny one
obejmowac wiele grup chordb rzadkich (poradnie genetyczne i osrodki genetyki klinicznej/medycznej) albo
- w uzasadnionych przypadkach - tylko poszczegodlne schorzenia (centra eksperckie). Dzieki temu pacjenci
nie bedqg musieli btgkac¢ sie miedzy osrodkami w poszukiwaniu specjalistow, bo w jednym miejscu bedqg
mieli zapewniong petng diagnostyke, terapie, rehabilitacje oraz wytyczne co do dalszego postepowania.
Wazne jest przy tym upowszechnienie catogenomowych metod diagnostycznych, ktére w innych krajach UE
sg ztotym standardem diagnostycznym, u nas wcigz nieuwzglednionym w koszyku swiadczen. Oczywiscie,
bedzie to mozliwe tylko wtedy, gdy zostang one objete refundacjg, co jednoczesnie obnizy koszty caotej
diagnostyki choréb rzadkich. Jestem zdania, ze wszystkie diagnostyczne badania genetyczne powinny
znajdowad sie w koszyku swiadczen jako odrebnie kontraktowane, bez zadnych ryczattéw. Nie kazdg osobe
z podejrzeniem choroby rzadkiej sta¢, zeby zaptacic kilka tysiecy za takie badanie, stad tak wiele schorzen
pozostaje nierozpoznanych. Istotne jest tez dofinansowanie badan naukowych w kierunku patomechanizmow,
diagnostyki oraz leczenia chorob rzadkich. Dobrym rozwigzaniem mogtoby byé¢ np. stworzenie osobnej
Sciezki, ktora utatwitaby realizacje tego typu projektow.



prof. dr hab. n. med. Michat Witt

Dyrektor Instytutu Genetyki Cztowieka PAN,
Przewodniczqgcy Komitetu Genetyki Cztowieka
i Patologii Molekularnej Polskiej Akademii Nauk;

Instytut Genetyki Cztowieka Polskiej Akademii Nauk istnieje od roku 1974,
do roku 2003 funkcjonowat pod nazwq: Zaktad Genetyki Cztowieka PAN.
Instytut posiada prowo nadawania stopnia doktora nauk medycznych
w dyscyplinie biologiac medyczna i doktora habilitowanego nauk
medycznych w dyscyplinie biologia medyczna. Osiggniecia pracownikow
sprawiaja, ze nasz Instytut jest wiodacym osrodkiem genetyki cztowieka
w Polsce i cenionym partnerem w szeroko prowadzonej wspotpracy
z placowkami w kraju i za granicg. Gtowne dziedziny badawcze Instytutu
to cytogenetyka, genetyka molekularna, patologia komodrkowa, biologia
rozrodu, mutageneza i biotechnologia. Badania prowadzone w Instytucie
obejmujg rowniez zagadnienia zwigzane z transgenezq, epigenetyka,
genomika, transkryptomikg i proteomikg. Prowadzone w Instytucie
badania genetyczne majg nie tylko aspekt poznowczy, ale dzieki
szerokiej wspotpracy z placowkami medycznymi znajdujg zastosowanie
w diagnostyce i leczeniu chorob. ¥

W Polsce mamy juz laboratoria bardzo dobrze wyposazone zaawansowane w diagnostyce genetycznej,
zarowno w wykonywaniu badan jak i przechowywaniu danych. Mam obawe, ze oprocz tych 10 certyfikowanych
laboratoridw, bedzie istniata masa innych, gdzie pienigdze bedg wydawane bez sensu. Nowe laboratoria bedqg
tworzone w sektorze prywatnym, czy nawet w jednostkach klinicznych publicznej stuzby zdrowia na zasadzie
.kupie sobie aparat i zatrudnie jednego biotechnologia i to starczy”. To sg drogie technologie i zdecydowanie
refundacja jest tutaj kluczowa i niezwykle pomocna, ale musimy jeszcze pamieta¢ o kadrach. Brakuje
odpowiednio wyksztatconych ludzi na rynku i mam nadzieje, ze nowe programy specjalizacyjne wypetnig te
luke. Ja sie boje takiej sytuaciji, ze ustawa nie zostanie uchwalona, a ruszag te specjalizacje i ci ludzie bedqg
z koniecznosci pracowali w prywatnych firmach. Wiec mamy tutaj taki problem, ktory przed tym przed nami
stoi i mysle, ze analogicznie sprawa sie ma z bioinformatykami. Tutaj praktycznie biorgc przeskoczenie
bariery finansowej jest juz w ogdle poza naszymi mozliwosciami finansowymi. Chociaz ciggle, na szczescie
tych bioinformatykéw mamy. Byta mowa o doradcach genetycznych. Ten problem wraca juz przeciez od lat.
To nie jest nic nowego. Natomiast musze powiedziec, ze udato mi sie spotkac¢ z wydziatami psychologii, ktore
bytyby bardzo zainteresowane, by takg specjalnos¢ wprowadzono. Mamy jeszcze jeden powazny problem.
To jest kwestia wysytki materiatu do Chin. Komitet Genetyki Cztowieka i Patologii Molekularnej PAN wskazuje
na pilng potrzebe prawnej requlacji kwestii diagnostyki i badan genetycznych. Lekcewazenie tego problemu
moze miec¢ katastrofalne skutki — rowniez zwigzane z bezpieczenstwem panstwa. Komitet Genetyki Cztowieka
i Patologii Molekularnej PAN opublikowat stanowisko w sprawie testow genetycznych i badan genomowych
zlecanych za granicg. Zalecit w nim polskim instytucjom naukowym wykonujgcym sekwencjonowanie
materiatu genetycznego poza krajem rezygnacje z ustug dalekowschodnich firm biotechnologicznych lub
przynajmniej — zachowanie maksymalnej ostroznosci w tym wzgledzie. W dokumencie napisano, ze obecnie
w dalekowschodnich laboratoriach moze znajdowac sie ok. 100 tys. kompletnych polskich genomow, a nad
zawartymi w nich wrazliwymi danymi osobowymi nie ma zadnej kontroli. Wiekszos¢ europejskich krajow
ma prawo normujgce wykonywanie testow, badan genetycznych, uprawianie genetyki medycznej. O takie
prawo w Polsce bezskutecznie genetycy zabiegajg od lat. W 2012 r. grupa ekspertow opracowata projekt
ustawy o wykonywaniu testéw genetycznych dla celow zdrowotnych. Projekt trafit do ministra zdrowia,
potem stuch po tym tekscie zagingt - przepisow nie ma do dzis. W swoim stanowisku Komitet podkresla,
ze w Chinach sg podmioty, ktére przechowujg i reanalizujg materiat biologiczny oraz dane genetyczne
w zakresie wykraczajgcym poza cele oryginalnie zleconej procedury, bez wiedzy i zgody zleceniodawcow.
Mogg mie¢ mozliwos¢ zdominowania rynku farmaceutykéw, laboratoryjnej diagnostyki medycznej, a nawet
broni biologicznej. Kontrwywiad USA uznat takie dziatania za zagrozenie dla bezpieczenstwa narodowego
i ekonomicznego. Zdaniem Komitetu Genetyki Cztowieka i Patologii Molekularnej PAN rozwigzaniem problemu
jest uniezaleznienie sie w dziedzinie badan genetycznych i sekwencjonowania genomow od podmiotow
o watpliwej reputacji. Polski rynek NGS (sekwencjonowania nowej generacji) jest w petni zabezpieczony
technicznie i moze zaspokoic krajowe potrzeby w tym zakresie. W kierowanym przez mnie Instytucie Genetyki
Cztowieka PAN w Poznaniu, tuz po wybuchu pandemii, utworzono Laboratorium Diagnostyki COVID-19.
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W laboratorium opracowany zostat test RT-PCR na COVID-19, do diagnostyki wprowadzony zostat tez
pierwszy w Polsce test roznicujgcy COVID-19 i grype. Laboratorium analizuje budowe i zmiennos¢ genomow
wariantow SARS-CoV-2. Wyniki wprowadzane sg do ogolnoswiatowych baz danych. W otwartym w 2021 r.
Innowacyjnym Centrum Medycznym przy IGC PAN uruchomiona zostata pracownia sekwencjonowania
genomowego. Wtasna pracownia sekwencjonowania uniezaleznia Instytut od ustug zewnetrznych w tym
zakresie, ale takze bedzie duzym wsparciem dla szpitali i jednostek klinicznych w catym kraju.

Marceli Ragan
Kierownik Dziatu Nauki, Agencja Badan Medycznych

Choroby rzadkie od samego poczagtku istnienia Agencji znajdujg sie
w obszarze jej zainteresowania, czego dowodem jest m.in. ogtoszenie
w 2021 roku dedykowanego konkursu na niekomercyjne badanie kliniczne
w obszarze choréb rzadkich. Znaczna czes¢ z nich ma podtoze genetyczne
i ABM dostrzega potencjat w badaniach genetycznych choréb rzadkich,
bo posiadajgc wyniki badan na szerokiej populacji mozemy dostrzegac
predyspozycje dla poszczegolnych chordob na poziomie molekularnym.
Prowadzone sa prace, aby przodujgce osrodki w Polsce posiadaty swoje
zasoby danych - ogtoszony zostat konkurs na Regionalne Centra Medycyny
Cyfrowej, gdzie wskazano, aby minimalny zakres danych obejmowat rowniez dane genetyczne. Prowadzone
sq dziatania, aby przodujgce osrodki w Polsce rozwijaty sie na poziomie genotypowania i aby w sposob
ustandaryzowany zbieraty ww. dane, ktére w dalszym etapie rozwoju sieci RCMC bedg centralizowane
na poziomie Agencji.

Prof. dr hab. n. med. Maria Sgsiadek

Kierownik Zaktadu Genetyki Uniwersytetu Medycznego
we Wroctawiu, wiceprezes Polskiego Towarzystwa
Genetycznego

Oparcie diagnostyki o mutacje zatozycielskie jest dobrym badaniem
przesiewowym populacji, ale nie jest to metoda dogtebnie diagnostyczna
dla pojedynczego pacjenta. Takie badanie wbrew pozorom wymaga réwniez
bardzo precyzyjnej porady genetycznej, dlatego ze ubocznym efektem
oparcia diagnostyki o wybrane zmiany jest to, ze jezeli takie badanie nie jest
wsparte bardzo rzetelng i doktadng diagnostykg genetycznag, to prowadzi
do fatszywego poczucia bezpieczenstwa dla wielu pacjentéw (,nie mam
mutacji genu BRCA 1, w zwigzku z tym jestem wolna od obcigzenia ryzykiem
nowotworu”). A tymczasem te mutacje, ktéore dotychczas byty w Polsce
diagnozowane, dotyczg maksymalnie 50% pacjentek, u ktorych rak piersi
rozwija sie na bazie mutacji BRCA 1. Nasuwajg sie pytania: Co z wersjg BRCA 27 Co z wszystkimi pozostatymi
genami, ktoére sqg przyczyng dziedzicznych postaci zespotu predyspozycji do raka piersi i jajnika? Podzielam
opinie Prof. Lubinskiego, ze program ministerialny byt oparty o diagnostyke mutacji oraz o poradnictwo
genetyczne z mozliwosciqg poszerzenia diagnostyki. | takie postepowanie, jezeli mowimy o pojedynczym
pacjencie, jest postepowaniem wtasciwym. Wprowadzenie finansowania badan genetycznych w onkologii,
doprowadzito do tego, ze wiekszos¢ dyrektorow placowek klinicznych korzystata z laboratoriow, radykalnie
zanizajgc stawki. Jedyng efektywnag metodq jest stworzenie sieci jednostek referencyjnych i wprowadzenie
zastrzezenia, ze te placowki kliniczne, ktére korzystajg z byc moze wysoko kosztowej, bardzo szeroko
zakresowej diagnostyki laboratoryjnej, muszag korzystac z referencyjnej sieci jednostek, ktére sq pod scistym
nadzorem i jak bedzie mniej, to jestem przekonana, ze bedzie mozna walczyc¢ o lepsze finansowanie.




Prof. dr hab. n. med. Bartosz Wasqg

Kierownik Zaktadu Biologii i Genetyki Medycznej,
Gdanski Uniwersytet Medyczny (GUMed)

Coraz czesciej badania genetyczne sg niezbedne dla prawidtowej
diagnostyki i leczenia coraz wiekszej grupy pacjentow. Zatem istotne
sq dziatania, ktore usystematyzujg dostep pacjentéw do wysokiej
jakosci badan genetycznych. Kluczowe jest opracowanie schematow
diagnostycznych, ktoére zdefiniujg zakres badan molekularnych, ktore
nalezy wykonac u okreslonych chorych. Wymusi to stosowanie najbardziej
efektywnych metod diagnostycznych, jednoczesnie ograniczy liczbe
badan zbednych lub realizowanych z wykorzystaniem nieodpowiednich
technik. Ze wzgledu na ciggty rozwdj biologii molekularnej, takie
schematy powinny byc¢ systematycznie aktualizowane tak aby zapewnic
pacjentom jak i lekarzom dostep do najbardziej optymalnych rozwigzan diagnostycznych. Bardzo cenne
sq dziatania Agencji Badan Medycznych, ktéra organizuje konkursy na niekomercyjne badania kliniczne lub
eksperymenty badawcze - badania typu head to head. Takie badania pozwalajg bowiem na porownanie
efektywnosci, zaréwno ekonomicznej jak i diagnostycznej, istniejgcego standardu diagnostycznego i nowych
metod. Realizacja takich badan powinna zatem utatwi¢ podzniejsze wdrozenie nowoczesnych rozwigzan
do praktyki diagnostycznej i tym samym zapewnic¢ dalszy rozwoj tej dziedziny medycyny laboratoryjnej.

Wazna jest rowniez aktualizacja wyceny swiadczen, w ramach ktorych realizowane sg badania molekularne.
Z perspektywy osoby zarzagdzajgcej laboratorium, jest to istotny problem, szczegodlnie w ostatnim czasie,
ze wzgledu na obserwowany wzrost miedzy innymi kosztow osobowych czy odczynnikow. Poza tym,
laboratoria diagnostyczne coraz wiecej srodkéw przeznaczajag na dziatania projakosciowe, takie jak np.
certyfikacja, wewngtrz- i zewnagtrz- laboratoryjne kontrole jakosci, weryfikacja wykorzystywanych metod
diagnostycznych, ciagte monitorowanie procesow laboratoryjnych czy szkolenia zespotu. Dziatania te sg
jak najbardziej pozadane, gdyz sg niezbedne do uzyskania wiarygodnych wynikow badan genetycznych,
ktore stanowig podstawe do podejmowania dalszych decyzji klinicznych. Wymagajg jednak odpowiednich
naktadow finansowych. Zwiekszenie wyceny wybranych swiadczen pozwoli rowniez na wprowadzenie
kolejnych metod diagnostycznych, ze wzgledu na brak refundacji obecnie niedostepnych, a czesto juz dzisigj
niezbednych do diagnostyki okreslonych grup chorych.

Prof. dr hab. n. med. Marcin Moniuszko

Prorektor ds. Nauki i Rozwoju,
Uniwersytet Medyczny w Biatymstoku
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Chciatbym podzieli¢ sie naszym doswiadczeniem, ktore zgromadzilismy
na Uniwersytecie Medycznym Biatymstoku w ciggu ostatnich kilku
lat poprzez skoncentrowanie naszych sit i s$rodkow na  badaniach
catogenomowych u pacjentéw z chorobami nowotworowymi  Udato
nam sie stworzyc¢ system, ktorych podstawqg jest utrzymanie wysokiej
jakosci wykonywanych procedur, Jakos¢ diagnostyki genomicznej jest
w znacznej mierze uzalezniona od utrzymania odpowiedniej jakosci
poszczegolnych etapdw procesu, od momentu pobrania probki do analizy
informatycznej. Do tej pory, w Uniwersytecie Medycznym w Biatymstoku,
wykonano okoto 5-6 tysiecy analiz catogenomowych u pacjentow onkologicznych. Oczywiscie jest to
mozliwe, dzieki temu, ze korzystaliSmy i korzystamy z bardzo nowoczesnej infrastruktury badawcze;.
Za chwile, w czerwcu 2023 r. mamy nadzieje, ze pojawi sie w naszym laboratorium urzgdzenie, ktore umozliwi
obnizenie kosztow sekwencjonowania catego genomu do ok. 200-300 USD i da mozliwos¢ wykonania
kilkuset badan jednoczesnie. To bedzie przetomowe pod wzgledem ekonomicznym, bo koszty przestang
byc¢ barierg w wykonaniu badania. Za chwile bedzie wyscig o kolejne urzgdzenia, ale mamy nadzieje, ze
panstwo polskie pozostanie w tym wszystkim rozsgdne pod wzgledem tego, ze to nie chodzi o ilose, tylko
chodzi o jakos$¢ wykonywanych badan. Bardzo sie cieszymy, ze te badania, ktore sg u nas wykonywane majqg
miedzynarodowe certyfikaty. Wazne, aby w ustawie i w rozporzgdzeniach, ktére bedq opisywaty kryteria
certyfikacji laboratoriéw wykonujgcych badania genetyczne i genomiczne, pojawity sie tez kwestie zwigzane
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np. z jakoscig pobrania, transportu probek, a takze catej $ciezki transportutej probki, ktéra ma zostac



poddana analizie catogenomowej Kluczowy jest rowniez dostep do bioinformatykow, ktérzy sa regularnie
wytawiani przez podmioty prywatne. To sq specjalizacje deficytowe i nie wiem, czy bedzie nas stac,
by znalez¢ takich bioinformatykdw, ktorzy bedq zwigzani wytgcznie z sektorem publicznym.

Dr n. med. Magdalena Niemira

Laboratorium Genomiki i Analiz Epigenetycznych,
Uniwersytet Medyczny w Biatymstoku

Certyfikacja laboratoriow wykonujgcych badania genetyczne jest
kluczowa, aby uzyskac wysokiej jakosci badania egzomowe. W tym celu
powinnismy dysponowac¢ aparatami o wysokiej przepustowosci. Istotne
jest rowniez okreslenie w wymogach certyfikatu udziatu konkretnej liczby
informatykéw oraz ustug zewnetrznych firm bioinformatycznych. Wazna
jest tez kwestia nowej specjalizacji z dziedziny genetyki medycznej.
Zawody  przyporzagdkowane pracy w laboratorioch  diagnostyki
genetycznej nie sg zawodami medycznymi, dlatego tez stawki, ktore
sq proponowane wspomniane] kadrze nie sg ustawowo okreslone.
Sg one nizsze, niz stawki wynagrodzen dla diagnostéw laboratoryjnych
ze specjalizacja. To moze stanowi¢ problem, poniewaz dyrektorzy szpitali
mogq interpretowac przepisy na niekorzys¢ nowej specjalizaciji.

Prof. dr hab. n. med.

Maciej Borowiec

Sekretarz Zarzqdu Polskiego Towarzystwa Genetyki
Cztowieka

Genetyka medyczna to szybko rozwijajaca sie dziedzina nauki. Kluczowe
jest, aby wszyscy interesariusze systemowi znali najwazniejsze zasady
genetyki i ich zastosowanie kliniczne. Naszym celem jest zintegrowanie
najnowszych osiggnie¢ genetyki molekularnej i genomiki z praktykg
kliniczng. Kluczowa w tym procesie jest certyfikacja laboratoriow
oraz nadzor kto, jak i gdzie wykonuje badan genetyczne. Oczywiscie
w tym procesie fundamentalng role petni refundacja publiczna badan
genetycznych ze srodkow publicznych.




WNIOSKI

1. Diagnostyka genetyczna jest umozliwia prawidtowej diagnozy i terapii wiekszosci chordb rzadkich
genetycznych, nowotwordow oraz innych chorob.

2. Badania genetyczne powinny by¢ wykonywane tylko przez certyfikowane laboratoria. Caty proces
powinna regulowa¢ dedykowana ustawa.

3. Uzyskany wynik badania genetycznego powinien byc¢ zawsze rozpatrywany w kontekscie klinicznym
przez profesjonalne kadry medyczne.

4. Jest olbrzymia potrzeba edukagciji i zmiany Swiadomosci zaréwno lekarzy, jak i pacjentéw na temat
fundamentalnej roli badan genetycznych w catym procesie diagnozy i leczenia.

5. Kluczowym warunkiem dostepnosci pacjentow do badan genetycznych jest ich adekwatne do kosztow
finansowanie publiczne. Kluczowe w tym zakresie sa wytyczne diagnostyczne oraz wpisanie badan
z zakresu diagnostyki molekularnej do koszyka swiadczen gwarantowanych.

REKOMENDACJE

1. Rekomendowane jest uchwalenie Ustawy o testach genetycznych, regulujacej kompleksowo zagadnienie,
proces i zakres finansowania badan genetycznych w Polsce.

2. Rekomendowana jest certyfikacja laboratoriow wykonujgcych badania genetyczne oraz regularny
pomiar jakosci ich pracy.

3. Rekomendowane jest uporzgdkowanie, wycena i poprawa dostepu refundacyjnego do badan w zakresie
diagnostyki genetycznej w Polsce - w szczegdlnosci wysokoprzepustowe analizy genetyczne, takie jak
aCGH, panel genow oparty na NGS i WES.

4. Rekomendowane jest poszerzenie zakresu finansowania badan genetycznych z Funduszu Medycznego
0 populacje dorostych pacjentéw z chorobami rzadkimi.

5. Rekomendowane jest kompleksowe podejscie do wzrostu edukacji, swiadomosci i znaczenia medycyny
genomowsej wsrod studentoéw kierunkédw medycznych, kadr medycznych oraz organizaciji pacjentow.
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