Projekt z dnia 13.11.2014 r.
ROZPORZADZENIE

MINISTRA ZDROWIA"

zmieniajace rozporzadzenie w sprawie standardéw jakosci dla medycznych

laboratoriéw diagnostycznych i mikrobiologicznych

Na podstawie art. 17 ust. 4 ustawy z dnia 27 lipca 2001 r. o diagnostyce laboratoryjnej
(Dz. U.z2014 r. poz. 1384 i 1491) zarzadza sie, co nastepuje:

§ 1. W rozporzadzeniu Ministra Zdrowia z dnia 23 marca 2006 r. w sprawie standardéw
jakosci dla medycznych laboratoriéw diagnostycznych i mikrobiologicznych (Dz. U. Nr 61,
poz. 435 oraz z 2009 r. Nr 22, poz. 128), wprowadza si¢ nast¢pujgce zmiany:

1) w § 1 ust. 4 otrzymuje brzmienie:

»4. Okresla si¢ standardy jakosci dla laboratorium w zakresie czynnosci laboratoryjnej
genetyki medycznej, w tym testow genetycznych wykonywanych dla celéw
diagnostycznych i predykcyjnych w niehematologicznych nowotworach nabytych oraz
laboratoryjnej interpretacji i autoryzacji wyniku badan, stanowigce zatagcznik nr 4 do
rozporzadzenia.”;

2) zatgcznik nr 4 otrzymuje brzmienie okreslone w zataczniku do niniejszego rozporzadzenia.

§ 2. Laboratoria, ktére wykonuja testy genetyczne dla celéw diagnostycznych
i predykcyjnych w niehematologicznych nowotworach nabytych, dostosuja swoja dziatalnos¢
do wymagan okreslonych niniejszym rozporzadzeniem w terminie 12 miesiecy od dnia

wejscia w zycie niniejszego rozporzgdzenia.

§ 3. Rozporzadzenie wchodzi w zycie po uptywie 14 dni od dnia ogloszenia.

MINISTER ZDROWIA

" Minister Zdrowia kieruje dziatem administracji rzadowej — zdrowie, na podstawie § 1 ust. 2 rozporzadzenia
Prezesa Rady Ministréw z dnia 22 wrzesnia 2014 r. w sprawie szczegdlowego zakresu dzialania Ministra
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UZASADNIENIE

Projekt rozporzadzenia Ministra Zdrowia zmieniajgcego rozporzadzenie z dnia 23 marca
2006 r. w sprawie standardow jakosci dla medycznych laboratoriow diagnostycznych
i mikrobiologicznych (Dz. U. Nr 61, poz. 435 oraz z 2009 r. Nr 22, poz. 128) stanowi
wykonanie fakultatywnego upowaznienia dla ministra wlasciwego do spraw zdrowia,
zawartego w art. 17 ust. 4 ustawy z dnia 27 lipca 2001 r. o diagnostyce laboratoryjnej (Dz. U.
22014 r. poz. 13841 1491.)

Projekt rozporzadzenia uzupetnia zalacznik nr 4 do rozporzadzenia, ktéry okresla
standardy jakosci dla laboratorium w zakresie czynnos$ci laboratoryjnej genetyki medycznej,
w tym testbw  genetycznych  wykonywanych dla celéw  diagnostycznych
i predykcyjnych w niehematologicznych nowotworach nabytych oraz laboratoryjnej

interpretacji i autoryzacji wyniku badan.

Projektowana nowelizacja ma na celu zapewnienie wlasciwego poziomu jakosci
czynnodci diagnostyki genetycznej, co pozwoli na osiagnigcie niezbgdnego akceptowalnego
poziomu bezpieczenistwa pacjenta i personelu oraz uzyskanie wiarygodnosci wynikow testow

genetycznych.

Aktualnie obowigzujace rozporzadzenie nie uwzglednia standardéw dotyczacych
wykonywania testow genetycznych dla celow diagnostycznych i predykcyjnych
wykonywanych w niehematologicznych nowotworach nabytych. W celu uregulowania ww.
standardéw w zlaczniku do przedmiotowego rozporzadzenia wyodrgbniono czes¢ II
dotyczaca testow genetycznych wykonywanych dla celow diagnostycznych i predykcyjnych

wykonywanych w niehematologicznych nowotworach nabytych.

W czesci I projektowanego zalacznika w wust. 7 ,,Zapewnienie jakosci badan
laboratoryjnych”, okreslono okres przechowywania dokumentacji kontroli jakosci badan (5
lat) liczac od konca roku kalendarzowego, w ktdrym przeprowadzono kontrole. Ponadto
wigkszo$¢ zmian zaproponowana w projektowanym zalaczniku w czesci I ma charakter

redakcyjny i doprecyzowujacy.

W czescei I projektowanego zalgcznika:
a) w ust. 2 ,Pobieranie materialu do badan genetycznych” okreslono procedury pobierania

materialu do badan genetycznych w niehematologicznych nowotworach nabytych.



W kwalifikacji do terapii, sposob pobierania materiatu do badania genetycznego rozni
sie znaczaco od innych choréb (np. krwi czy plynu owodniowego). Material ten jest
pobierany z tkanki guza nieraz wiele miesigcy przed badaniem genetycznym w ramach
rutynowej diagnostyki nowotworu i jest przechowywany w postaci bloczkow
parafinowych lub preparatéw cytologicznych. Dopiero po zaistnieniu konieczno$ci
badania genetycznego prowadzonego w celach predykcyjnych (kwalifikacja do leczenia)
material jest wypozyczany z zakladow patomorfologii na zlecenie lekarza onkologa
i przekazywany do dalszej diagnostyki genetycznej,

b) w ust. 3 , Transport materialu do badafi genetycznych” okreslono procedury transportu
materialu do badan genetycznych. Polegaja na uszczegdlowieniu informacji
dotyczacych m.in. doktadnego adresu i miejsca dostarczenia probki wraz z numerem
telefonu interwencyjnego w przypadku trudnosci z dostarczeniem probki do wskazanego
miejsca i w wymaganym przedziale czasowym, -

c) w ust. 6 ,Metody diagnostyczne” okreslono procedury stosowania przez laboratorium
metod diagnostycznych, ktére odpowiadaja aktualnej wiedzy medycznej i sa
rekomendowane przez towarzystwa naukowe dzialajace w dziedzinach medycyny:
genetyka Kkliniczna, onkologia kliniczna, patomorfologia oraz zgodnie z ustawg
o wyrobach medycznych, lub zgodne z zaleceniami wytworcéw wyrobéw medycznych
z certyfikatem CE-IVD. Powyzsze ma na celu wyeliminowanie ryzyka wykorzystania
do diagnostyki genetycznej niehematologicznych nowotworéw nabytych metod ,,home
made” opracowywanych w poszczegOlnych laboratoriach. W opinii $rodowiska
eksperckiego metody te nawet po przeprowadzeniu procesu walidacji sg wysoce
niewiarygodne i nie obejmuja zazwyczaj petnego zakresu wymaganych badafi. Do
diagnostyki genetycznej czynnikow predykcyjnych w terapii choréb nowotworowych
dysponujemy obecnie zaleceniami wytworcéw wyrobow medycznych do diagnostyki in
vitrio oznakowanych znakiem CE-IVD (bezpieczenstwo stosowania, brak ryzyka
wynikéw falszywie dodatnich lub ujemnych). Falszywy wynik badania genetycznego
w omawianym przypadku skutkuje niewlasciwa kalifikacja do leczenia, a co za tym
idzie generuje wysokie koszty, ryzyko powiktan i brak skutecznosci terapii,

d) w ust. 7 ,,Zapewnienie jakosci badan genetycznych” okreslono sposéb prowadzenia przez
laboratorium dokumentacji badan molekularnych zgodnie z zapisem symboli genéw
i opisem zmian na poziomie DNA z oficjalng nomenklatura Human Genom Variation

Society (HGVS). Ponadto laboratorium bedzie mialo obowigzek uczestniczenia
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w krajowych lub miedzynarodowych programach oceny jakosci badan genetycznych
rekomendowanych przez towarzystwa naukowe dzialajagce w dziedzinach medycyny:
genetyka kliniczna, onkologia kliniczna i patomorfologia,

e) w ust. 8 ,Dokumentacja badan genetycznych” okre§lono procedury sporzadzania
sprawozdan z badania genetycznego oraz wykorzystania odpowiedniej nomenklatury
genetycznej z uwagi na fakt, iz cze$¢ 1 zalacznika jest dostosowana gtéwnie do badania

genetycznego chordb dziedzicznych.

Biorgc pod uwage brzmienie upowaznienia ustawowego, niniejsze standardy sa
opracowane w celu zapewnienia wilasciwego poziomu i jakosci czynnosci diagnostyki
genetycznej, w ktorych sktad wchodzg rowniez czynnosci polegajace na wykonywaniu oceny
jakosci wartosci diagnostycznej badafi oraz laboratoryjnej interpretacji i autoryzacji
sprawozdania z badania. Rozszerzenie przedmiotowego zalacznika przyczyni si¢ do
standaryzacji i do ograniczenia uznaniowosci czynnosci laboratoryjnych genetyki medycznej
ze wzgledu na obiektywng weryfikowalno$¢ wprowadzanych kryteridw jakosci czynnosci lub

wynikow testow genetycznych.

Laboratoria beda miaty obowigzek dostosowac¢ dziatalno$¢ do ww. wymagan w okresie
12 miesieccy od dnia wejScia w 2zycie niniejszego rozporzadzenia. Termin ten jest
wystarczajacy dla zapewnienia spetnienia przedmiotowych wymagan. Srodowisko eksperckie
stoi na stanowisku, iz w rzeczywistosci sg one spetniane juz obecnie. Nowa regulacja stworzy
tylko dla nich podstawy prawne, gwarantujac jednoczesnie ujednolicenie zasad w zakresie
czynnosci laboratoryjnej genetyki medycznej, w tym testéw genetycznych wykonywanych
dla celéw diagnostycznych i predykcyjnych w niehematologicznych nowotworach nabytych

oraz laboratoryjnej interpretacji i autoryzacji wyniku badar.

Przedmiot projektowanej regulacji nie podlega notyfikacji — projekt rozporzadzenia nie
zawiera przepisow technicznych w rozumieniu przepiséw rozporzadzenia Rady Ministrow
z dnia 23 grudnia 2002 r. w sprawie sposobu funkcjonowania krajowego systemu notyfikacji
norm i aktéw prawnych (Dz. U. Nr 239, poz. 2039 oraz z 2004 r. Nr 65, poz. 597).

Przedmiot projektowanej regulacji nie jest obj¢ty zakresem prawa Unii Europejskie;.

Zgodnie z art. 5 ustawy z dnia 7 lipca 2005 r. o dzialalnosci lobbingowej w procesie
stanowienia prawa (Dz. U. Nr 169, poz. 1414, z p6zn. zm.), z chwilg przekazania niniejszego
projektu do uzgodnien z czlonkami Rady Ministrow, zostat on opublikowany w Biuletynie

Informacji Publicznej Ministerstwa Zdrowia oraz zgodnie z uchwata Nr 190 Rady Ministrow



z dnia 29 pazdziernika 2013 r. Regulamin pracy Rady Ministréw (M.P. poz. 976),

w Biuletynie Informacji Publicznej Rzagdowego Centrum Legislacji.



Zalacznik do rozporzadzenia Ministra Zdrowia
z dnia......... 2014 r. (poz. ...)

STANDARDY JAKOSCI DLA LABORATORIUM W ZAKRESIE CZYNNOSCI
LABORATORYJINEJ GENETYKI MEDYCZNEJ, W TYM TESTOW
GENETYCZNYCH WYKONYWANYCH DLA CELOW DIAGNOSTYCZNYCH I
PREDYKCYJNYCH W NIEHEMATOLOGICZNYCH NOWOTWORACH
NABYTYCH ORAZ LABORATORYJNEJ INTERPRETACJI I AUTORYZACJI
WYNIKU BADAN

L. Standardy w zakresie czynnos$ci laboratoryjnej genetyki medycznej
1. Zlecenie badania laboratoryjnego
1.1. Laboratorium opracowuje, wdraza i stosuje procedure zlecania badan laboratoryjnych
oraz udostgpnia jg zleceniodawcom, ktérzy potwierdzaja zapoznanie si¢ z ta
procedurg. Wszyscy zleceniodawcy zlecajg wykonanie badan przez laboratorium
zgodnie z tg procedurg.
1.2. Procedury zlecania badan laboratoryjnych okreslaja w szczegdlnosci formularze
zlecenia badania laboratoryjnego.
1.3. Formularz zlecenia badania laboratoryjnego zawiera:
1) dane pacjenta:
a) imig i nazwisko,
b) datg¢ urodzenia,
¢) miejsce zamieszkania albo oddziat szpitalny,
d) pteé,
e) numer PESEL, a w przypadku osoby nieposiadajgcej numeru PESEL ~ nazwe
1 numer dokumentu potwierdzajacego tozsamosé,
f) numer identyfikacyjny pacjenta (podawany przy braku innych danych),
g) sposob kontaktu z pacjentem (np. telefon, faks, e-mail);
2) piecze¢ i podpis lekarza zlecajacego badanie lub imi¢ i nazwisko oraz nazwe
i numer dokumentu potwierdzajgcego tozsamosé¢ innej osoby upowaznionej do
zlecenia badania;
3) dane jednostki zlecajacej badania;
4) miejsce przestania wyniku badania lub dane osoby upowaznionej do odbioru
wyniku lub sprawozdania z badania;
5) rodzaj materiatu i jego pochodzenie;
6) zlecone badania;
7) dat¢ 1 godzing pobrania materiatu do badania;
8) dane osoby pobierajacej material do badania;
9) datg¢ i godzing przyjecia materiatu do laboratorium;
10) wskazanie do wykonania badania oraz istotne dane kliniczne pacjenta, w tym:
a) rozpoznanie choroby,
b) informacje o transfuzji w przypadku, gdy zroédtem materiatu jest krew,
¢) informacje o stosowanym leczeniu,
d) w przypadku badania prenatalnego informacja o zaawansowaniu cigzy
1 wyniku badania USG,



€) wywiad rodzinny, w tym informacja o obcigzeniach genetycznych w rodzinie.
1.4. Do zlecenia jest dotgczony podpisany przez pacjenta formularz zgody na wykonanie
badania genetycznego.
1.5. Laboratorium opracowuje, wdraza i stosuje formularz zgody na wykonanie badania
genetycznego.
1.6. Formularz zgody na wykonanie badania genetycznego zawiera:

1) dane pacjenta (imig¢ i nazwisko, dat¢ urodzenia, numer PESEL, a w przypadku
osoby nieposiadajagcej numeru PESEL - nazwe¢ 1 numer dokumentu
potwierdzajgcego tozsamosé), w przypadku gdy pacjentem jest osoba matoletnia,
catkowicie ubezwtasnowolniona lub niezdolna do swiadomego wyrazenia zgody —
imig i nazwisko przedstawiciela ustawowego oraz adres jego miejsca zamieszkania;

2) rodzaj materiatu, ktéry ma by¢é badany;

3) okreslenie celu badania (wskazania do badania);

4) stwierdzenie, ze pacjent zostal poinformowany o istocie podejrzewanej choroby
1 znaczeniu diagnostycznym planowanego badania genetycznego;

5) datg i podpis pacjenta lub jego przedstawiciela ustawowego.

1.7. Zlecenie moze by¢ wystawione w postaci elektroniczne;.

1.8. Na jednym formularzu moze by¢ zlecone wigcej niz jedno badanie.

1.9. Dokumentacja medyczna w laboratorium, w tym zlecenie badan laboratoryjnych, jest
prowadzona, przechowywana i przetwarzana zgodnie z przepisami dotyczgcymi
dokumentacji medyczne;j.

. Pobieranie materiatu do badan laboratoryjnych

2.1. Material pobierany do badan jest traktowany jako materiat zakazny.

2.2. Sposob pobierania materiatu do badan nie moze wptywaé na wiasciwosci probki.

2.3. Laboratorium opracowuje, wdraza i stosuje procedury pobierania, materiatu do badan
oraz udostepnia je zleceniodawcom, ktdrzy potwierdzaja zapoznanie si¢ z tymi
procedurami. Wszyscy zleceniodawcy pobierajg materiat do badan laboratoryjnych
zgodnie z tymi procedurami.

2.4. Procedury pobierania materiatu do badan uwzgledniaja:

1) sposdb przygotowania pacjenta do pobrania materiatu;

2) sposdb pobrania materiatu do badania;

3) wymagania dotyczace sprzetu i pojemnikéw stosowanych do pobierania materiatu;

4) rodzaj i objetosé pobieranego materiatu:

a) krew jest zrodlem materiatu do badan pod warunkiem, ze w okresie co najmniej
dwdéch miesigey poprzedzajacych badanie nie byto przetaczania innej krwi,

b) do badania wykonywanego rutynowo pozyskiwany jest takze inny materiat, w
tym fragmenty dowolnej tkanki, wymaz z jamy ustnej, hodowla tkankowa,

c) w przypadku badan prenatalnych Zrdédtem materiatu moga by¢ komérki zarodka,
ciatko kierunkowe, komérki owodniowe, trofoblast lub krew pgpowinowa;

5) sposob postepowania z wyrobami medycznymi stosowanymi przy pobieraniu
materiatu wraz z ich utylizacja;

6) oznakowanie pojemnikéw z pobranym materialem imieniem i nazwiskiem, datg
urodzenia lub numerem PESEL, lub numerem dokumentu potwierdzajacego
tozsamos¢ pacjenta albo numerem identyfikacyjnym pacjenta, albo kodem
kreskowym;

7) obowiazki osoby pobierajgcej material:



a) stosowanie przy kazdym pacjencie nowych rekawiczek Jjednorazowego uzytku
tylko w celu pobrania materialu,

b) dokonywanie Jednoznaczne;j identyfikacji i weryfikacji tozsamosci pacjenta, od
ktérego zostal pobrany materiat,

¢) potwierdzenie podpisem pobrania materiatu zgodnego z wymaganiami,
o ktorych mowa w lit. a i b, oraz procedura pobierania materiah.

2.5. Do pobierania krwi zylnej i tkanek stosuje sie systemy jednorazowe pozwalajace na
pobieranie materiatu w obj¢tosci wynikajacej z zakresu zleconych badan oraz rodzaju
stosowanych metod.

3. Transport materiatu do badan laboratoryjnych

3.1. Materiat do badan laboratoryjnych jest transportowany i dostarczany do laboratorium
przez upowaznione osoby. Material jest transportowany w zamknigtych probéwkach
lub pojemnikach, w zamknigtym opakowaniu zbiorczym, oznakowanym jako
»materiat  zakazny”. Materiat do badan jest transportowany w warunkach
niezmieniajacych Jjego wihasciwoscei.

3.2. Laboratorium opracowuje, wdraza i stosuje procedury transportu materiatu do badan
oraz udostgpnia je zleceniodawcom, ktorzy potwierdzajg zapoznanie si¢ z tymi
procedurami. Wszyscy zleceniodawcy transportujg materiat do badar laboratoryjnych
zgodnie z tymi procedurami.

3.3. Procedury transportu materiatu zawierajg informacje dotyczgce:

1) zabezpieczenia materialy przed uszkodzeniem;

2) zapewnienia bezpieczefistwa osoby transportujacej materiat;

3) minimalizacji skutkow skazenia w przypadku uszkodzenia transportowanego
pojemnika zawierajgcego material i sposobu dekontaminacji w przypadku skazenia
z uwzglgdnieniem rodzajow materialu;

4) opisu pojemnikow i opakowan zbiorczych przeznaczonych do transportu;

5) dopuszczalnego czasu transportu;

6) dopuszczalnego zakresu temperatury transportu.

4. Przyjmowanie materialu do badan laboratoryjnych

4.1. Laboratorium opracowuje, wdraza i stosuje procedury przyjmowania, rejestrowania i
laboratoryjnego oznakowywania materialu  do badah oraz udostepnia  je
zleceniodawcom, ktérzy potwierdzajg zapoznanie si¢ z tymi procedurami.

4.2. Laboratorium sprawdza zgodnos¢ danych na zleceniu z oznakowaniem materiatu oraz
ocenia przydatnosé materiaty do badania.

4.3. W przypadku stwierdzenia przez laboratorium niezgodnogci ofrzymanego materiahy
do badan z wymaganiami dotyczacymi pobierania lub transportu lub jakiegokolwiek
innego  rodzaju  nieprawidtowosci powodujacej, ze material nie moze byé
wykorzystany do badania, pracownik zgtasza to kierownikowi laboratorium Jub
osobie przez niego upowaznionej, ktérzy w razie potwierdzenia niezgodnosci moga
zakwalifikowaé materiat jako niezdatny do badania i odmoéwic¢ wykonania badania.
Odmowe wykonania badania odnotowuje si¢ w dokumentacji
i zawiadamia si¢ o tym fakcie zleceniodawce. Dalsze postepowanie z tym
materiatem, laboratorium uzgadnia ze zleceniodawca.

5. Przechowywanie materiatu do badan laboratoryjnych

5.1. Laboratorium opracowuje, wdraza i stosuje procedury przechowywania materiatu do

badania laboratoryjnego dla wszystkich rodzajow wykonywanych badan, okreslajace



warunki i maksymalny czas przechowywania materiatu od jego pozyskania do

wykonania badania oraz po wykonaniu badania, z uwzglgdnieniem aktualnej wiedzy

medycznej i zalecen wytwércdw dotyczacych uzywania wyrobéw medycznych do
diagnostyki in vitro.

5.2. Material do badan jest przechowywany w warunkach niewptywajacych na jego
wiasciwosci.

5.3. Laboratorium prowadzi dokumentacj¢ dotyczacg przechowywanego materiatu przed i
po wykonaniu badania, z uwzglednieniem:

1) miegjsca;

2) czasu,

3) temperatury;

4) sposobdw przechowywania;

5) danych osob odpowiedzialnych za przechowywanie materiatu.

Metody diagnostyczne

6.1. Laboratorium stosuje metody diagnostyczne, ktore odpowiadajg aktualnej wiedzy w
zakresie biologii molekularnej, cytogenetyki klinicznej i onkologicznej, oraz
zapewniaja uzyskanie wiarygodnego wyniku diagnostycznego i sa:

1) opublikowane w pismiennictwie migdzynarodowym lub krajowym lub

2) rekomendowane przez osrodki referencyjne, lub

3) rekomendowane przez konsultanta krajowego w dziedzinie genetyki klinicznej, lub

4) zgodne z zaleceniami wytwdrcéw lub autoryzowanych przedstawicieli dotyczacych
uzywania wyrobdw medycznych do diagnostyki in vitro, lub

5) opracowane lub zmodyfikowane i opisane dla potrzeb danego laboratorium, z
uwzglednieniem udokumentowanego przez laboratorium procesu walidacji.

6.2. Metody diagnostyczne stosowane w laboratorium sg zwalidowane. Walidacja metody
badawczej obejmuje:

1) dla metod komercyjnych opracowanych i opisanych przez wytwodrce — oceng
precyzji i poprawnosci, ktéra dokonywana jest dla co najmniej dziesieciu probek;

2) dla metod komercyjnych modyfikowanych w laboratorium — ocene powtarzalnosci,
odtwarzalnosci, poprawnosci, a takze poréwnanie wiarygodnosci wynikow badan
uzyskiwanych przy uzyciu procedury zalecanej przez wytworce oraz procedury
zmodyfikowanej przez laboratorium;

3) dla metod opracowywanych w laboratorium — peing walidacje metody.

6.3. Laboratorium ustala list¢ wykonywanych badan i udost¢pnia jg zleceniodawcom.
6.4. Laboratorium opracowuje, wdraza i stosuje procedury stosowanych metod
diagnostycznych, ktore zawierajg w szczegdlnosci:

1) cel i zasad¢ wykonywania badania;

2) wykaz wyrobow medycznych do diagnostyki in vitro, w tym odczynnikéw i
materialéw kontrolnych, wraz z warunkami ich przechowywania, oraz sprzetu
laboratoryjnego i aparatury pomiarowo-badawcze;j;

3) ostrzezenia i $rodki ostroznosci dotyczace uzytkowania odczynnikdw;

4) instrukcje przygotowania materiatu do badan;

5) opis postgpowania analitycznego;

6) opis charakterystyki parametrow analitycznych metody zwalidowanej przez
laboratorium;

7) sposob formulowania wynikdw.



6.5. Stosowane w laboratorium metody badan i procedury diagnostyczne odpowiadajg
powszechnie przyjgtym  $wiatowym standardom analizy cytogenetycznej
1 molekularne;j.

6.6. Standardy badan cytogenetycznych uwzgledniaja:

1) zasady dotyczace prowadzenia hodowli komorkowych;

2) zestawy standardowych technik barwienia chromosomoéw;

3) zasady prowadzenia analizy chromosomowej 2z wykorzystaniem metod
cytogenetyki klasycznej, adekwatnej do wskazanego rodzaju badania;

4) zasady stosowania réznych metod cytogenetyki molekularnej w ocenie kariotypu
konstytucyjnego oraz w diagnostyce choréb nowotworowych;

5) zasady okreslania pochodzenia stwierdzonych nieprawidtowosci chromosomowych
umozliwiajace prawidlowa oceng ryzyka genetycznego w rodzinie.

6.7. Jezeli laboratorium nie dysponuje metodami, o ktorych mowa w ust. 6.6 pkt 4, to
okresla zasady wspotpracy w tym zakresie z laboratorium referencyjnym.
6.8 Standardy badan molekularnych uwzgledniaja:

1) zasady izolacji i oczyszczania DNA i RNA,;

2) zasady rutynowych metod analizy DNA i RNA oraz technik identyfikacji mutacji
i zmian polimorficznych (markeréw genomowych);

3) zasady oceny ryzyka genetycznego w rodzinie.

6.9 Zapewnienie odpowiedniego standardu badan diagnostycznych, a szczegolnie
odpowiedniego poziomu kompetencji zespolu diagnostdéw wymaga, aby
w laboratorium wykonywanych bylo nie mniej niz 100 badan rocznie okreslonego
rodzaju (badania cytogenetyczne lub molekularne).

Zapewnienie jakosci badan laboratoryjnych

7.1. Laboratorium prowadzi stata wewnetrzng kontrolg jakosci badan, zgodnie z opartg na
dowodach naukowych wiedza, z wykorzystaniem nowoczesnych narzedzi
kontrolnych dla wszystkich rodzajow badan wykonywanych w laboratorium.

7.2. Liczba oraz sposob interpretacji wynikéw badan kontrolnych sg powigzane z jakoscig
kontrolowanej metody badawczej, okreslong na etapie oceny wstgpnej albo walidacji.

7.3. Laboratorium, formultujac zasady wewngtrznej kontroli jakosci badan, uwzglednia
dane dotyczace:

1) rodzaju stosowanych materiatow kontrolnych;

2) wielkosci dopuszczalnych blgdow pomiarow;

3) czutos¢ stosowanych metod diagnostycznych;

4) czgstotliwosei pomiardéw kontrolnych;

5) stosowanych kart kontrolnych;

6) kryteridw akceptacji badan kontrolnych;

7) postepowania w przypadku przekroczenia kryteriéw akceptacji badan kontrolnych;

8) dokumentowania badan kontrolnych.

7.4. W laboratorium statlemu nadzorowi i monitorowaniu podlega:

1) przebieg, prawidlowos¢ i skuteczno$¢ stosowanych metod i procedur
diagnostycznych;

2) sposdb prowadzenia dokumentacji badan, a w przypadku badan cytogenetycznych,
zgodnosci zapisu kariotypu z obowigzujacymi zasadami aktualnego ISCN (An
International System for Human Cytogenetic Nomenclature), Human Genome
Variation Society hgvs.com),



8.

3) czas trwania badan;

4) jakos¢ stosowanych odczynnikow;

5) sposob rozwigzywania zaistniatych probleméw technicznych i diagnostycznych.

7.5. Minimalng forma kontroli jest kontrola powtarzalnosci oparta na badaniach
wykonywanych w probkach pochodzgcych od pacjentow.

7.6. W przypadku stwierdzenia niezgodnosci lub btedow laboratorium wprowadza
dziatania korygujace i zapobiegawcze w zakresie swoich kompetencji.

7.7. Laboratorium prowadzi dokumentacj¢ wewnetrznej kontroli jakosci, w ktorej
odnotowuje poswiadczone przez wykonawce:

1) wyniki badan kontrolnych;

2) stwierdzone odstgpstwa od wymaganego standardu badania;

3) podjete dziatania korygujace i zapobiegawcze.

7.8. Laboratorium bierze staly udzial w krajowych lub migdzynarodowych programach
zewngtrznej oceny jakosci.

7.9. Laboratorium stosuje si¢ do nastgpujgcych warunkow dobrego uczestnictwa
w programach zewngtrznej oceny jakosci:

1) realizuje badania w otrzymanym materiale kontrolnym w sposéb identyczny
z normalnie przyjeta praktyka postepowania z probkami pacjentow;

2) poddaje ocenie zewngtrznej wylacznie wyniki uzyskane przy wykorzystaniu
aparatury pomiarowo-diagnostycznej stanowigcej jego wyposazenie oraz
wymienionych w procedurze metody diagnostycznej wyrobéw medycznych do
diagnostyki in vitro;

3) uczestniczy w programach zewngtrznej oceny jakosci z wiasciwg czestodcia,
okreslang przez organizatora tych programow;

4) dokonuje oceny poprawnosci wszystkich rodzajow badan wykonywanych
w laboratorium i dostgpnych w konkretnym programie zewnetrznej oceny jakosci;

5) analizuje wszystkie wyniki uzyskane w programach zewnetrznej oceny jakosci i
podejmuje dzialania korygujace i zapobiegawcze w przypadku uzyskania
niezadowalajacych wynikéw.

7.10. Poswiadczeniu przez kierownika laboratorium podlegaja:

1) wyniki uzyskane w programach zewngtrznej oceny jakosci;

2) analiza wynikéw oceny jakosci badan z wyjasnieniem wykazanych niezgodnosci

lub btedow;

3) podejmowane dziatania korygujace i zapobiegawcze.

7.11. Za prowadzenie wewngtrznej kontroli jakosci oraz uczestnictwo w programach
zewnetrznej oceny jakosci odpowiada kierownik laboratorium lub wyznaczony przez
niego pracownik.

7.12. Dokumentacja kontroli jako$ci badan jest przechowywana przez okres 5 lat liczac od
konca roku kalendarzowego, w ktérym przeprowadzono kontrole.

Dokumentacja, przedstawianie i wydawanie sprawozdan z badan laboratoryjnych

8.1. Laboratorium prowadzi dokumentacj¢ badania, ktéra umozliwia przesledzenie catego
procesu diagnostycznego zarowno pod wzgledem merytorycznym (poprawnosci
zastosowanych metod i procedur) i technicznym.

8.2. Dokumentacja badania skfada si¢ z formularzy:

1) zlecenia badania laboratoryjnego;

2) protokolu badania zawierajacego szczegdtowy opis uwzgledniajacy:



a) materiat badany,

b) metode badania,

¢) stosowane materiaty i odczynniki,

d) problemy laboratoryjne, jesli takie miaty miejsce,

¢) zapis przeprowadzonej analizy chromosomowe;j i jej dokumentacj¢ fotograficzna
lub elektroniczna,

f) zapis przeprowadzonego badania molekularnego i jego dokumentacje
fotograficzng lub elektroniczna;

3) sprawozdania z badania wraz z dokumentacja fotograficzng lub elektroniczng

uzyskanego wyniku, jezeli jest wymagana.

8.3. Dokumentacja badania Jest przechowywana zgodnie z przepisami dotyczacymi
dokumentacji medyczne;.

8.4. Laboratorium opracowuje, wdraza i stosuje procedury wydawania sprawozdan z
badan laboratoryjnych ze szczegOlnym uwzglednieniem laboratoryjnej interpretac;i
wyniku.

8.5. Formularz sprawozdania z badania laboratoryjnego zawiera;

1) data wydruku i wykonania badania oraz numer identyfikacyjny badania;
2) rodzaj badania;
3) rodzaj badanego materiatu;
4) dane pacjenta:
a) imie¢ i nazwisko,
b) dat¢ urodzenia,
¢) numer PESEL, a w przypadku osoby nieposiadajgcej numeru PESEL — nazwa i
numer dokumentu potwierdzajacego tozsamosé,
d) pteg,
) miejsce zamieszkania albo oddzjat szpitalny,
f) numer identyfikacyjny pacjenta (podawany przy braku innych danych);
5) miejsce przeslania sprawozdania z badania lub dane osoby upowaznionej do
odbioru sprawozdania;
6) dane laboratorium wykonujgcego badanie;
7) data i godzina pobrania materiaty do badan;
8) data i godzina przyjecia materiatu do badan;
9) wyniki badania w formie zgodnej z obowigzujacym w genetyce klinicznej zapisem;
10) laboratoryjng interpretacje wynikéw badan;
11) informacje dotyczace widocznych zmian wiadciwosci probki, ktére moga mied
wptyw na wynik badania;
12) podpis i pieczeé osoby upowaznionej do jego autoryzacji.
8.6. W przypadku badan cytogenetycznych  opis  wyniku  badania  zawiera
informacje dotyczace:
1) metody badania;
2) catkowitej liczby komérek, w ktorych liczono chromosomy i w ktorych
dokonano ich szczegdtowej analizy;
3) poziomu rozdzielczosci prazkowej, o jezeli ma to zastosowanie, lub informacje,
ze uzyskana w badaniu rozdzielczosé nie byla adekwatna do wskazania do
badania (ponizej wymaganego minimum);



II.

4) poprawnego, zgodnego z aktualnym ISCN (International System for Human
Cytogenetic Nomenclature) zapisu wyniku badania oraz jego ograniczenia,
jezeli ma to zastosowanie;

5) ewentualnej koniecznosci konsultacji w poradni genetycznej w przypadku
badania kariotypu konstytucyjnego.

8.7. W przypadku stwierdzenia aberracji chromosomowej opis wyniku badania zawiera
dodatkowo:

1) opis stwierdzonej nieprawidlowoéci z okresleniem, czy ma ona charakter
zrbwnowazony, czy niezrGwnowazony;

2) liczbg badanych komérek w przypadku stwierdzenia mozaikowosci;

3) nazwg zespotu lub choroby, gdy wynik potwierdza rozpoznanie kliniczne
okreslonego zespotu;

4) informacje, czy wynik badania jest zgodny ze wskazaniem do badania;

5) prosbe albo wskazanie koniecznosci pobrania probki materiatu do badania, jezeli
ma to zastosowanie.

8.8. W przypadku badan molekularnych opis wyniku zawiera w szczegdlnosci informacje
dotyczace:

1) metody badania;

2) nazwy badanego genu albo locus;

3) listy badanych markeréw genomowych;

4) interpretacji wyniku z oceng prawdopodobienstwa;

5) ewentualnej koniecznosci konsultacji w poradni genctycznej lub w poradni
onkologicznej.

8.9. Opis wyniku badania zawiera wyjasnienie ograniczen wynikajacych z wykonania
badania niezgodnie z obowigzujgcym standardem, jezeli ma to zastosowanie.
8.10. Sprawozdanie z badania moze byé przekazane w formie elektronicznej

z zachowaniem wymagan, o ktérych mowa w ust. 8.3. —8.9.

8.11. Kopia sprawozdania z badania laboratoryjnego wraz z zapisami umozliwiajgcymi
petne odtworzenie przebiegu badania jest przechowywana zgodnie z przepisami

o dokumentacji medyczne;.

Standardy w zakresie wykonywania testéw genetycznych dla celéw zd rowotnych
(diagnostycznych i predykcyjnych) w niehematologicznych nowotworach nabytych

1. Zlecenie badania genetycznego
L. Do zlecenia badania genetycznego stosuje sie odpowiednio wymagania,
o ktérych mowa w czesciTust. 1.1, 1.2, 1.8 1.9,
1.2. Formularz zlecenia badania genetycznego zawiera nastepujace pola:
1) rodzaj zleconego badania genetycznego;
2) datg¢ wystawienia zlecenia badania genetycznego;
3) imie i nazwisko pacjenta;
4) numer PESEL, a w przypadku osoby nieposiadajacej numeru PESEL — date
urodzenia oraz nazwe¢ i numer dokumentu potwierdzajacego tozsamosé;
5) numer identyfikacyjny pacjenta, jezeli brak innych danych:;
6) miejsce zamieszkania;
7) okredlenie sposobu kontaktu z pacjentem (np. telefon, faks, e-mail);



8) piecz¢é i podpis lekarza zlecajacego badanie lub imi¢ i nazwisko oraz nazwa i
numer dokumentu potwierdzajacego tozsamosé innej osoby upowaznionej do
zlecenia badania;

9) dane jednostki zlecajacej badanias:

10) miejsce przestania wyniku badania, jezeli jest inne niz okreione w pkt 9, lub
dane osoby upowaznionej do odbioru wyniku badania; '

11) rodzaj materiatu i jego pochodzenie (miejsce pobrania) oraz petne rozpoznanie
patomorfologiczne;

12) dat¢ pobrania materiatu i postawienia rozpoznania patomorfologicznego;

13)dane lekarza patomorfologa stawiajacego rozpoznanie oraz dane zakladu
patomorfologicznego, w ktérym postawiono rozpoznanie;

14) date i godzing przyjgcia materiatu do laboratorium wykonujacego diagnostyke
genetyczng;

15) wskazanie do wykonania badania oraz istotne dane kliniczne pacjenta, w tym:

a) kliniczne rozpoznanie choroby,

b) informacje o transfuzji w przypadku, gdy Zrodiem materiatu jest krew,

¢) informacje o dotychczas stosowanym leczeniu,

d) inne istotne informacje kliniczne, ktére moga mie¢ wplyw na rodzaj
prowadzonej diagnostyki genetyczne;j.

1.3. Jednostka zlecajaca badanie Jest obowiazana opracowaé formularz zgody pacjenta na
wykonanie badania genetycznego.

1.4. Podpisana przez pacjenta zgoda na wykonanie badania genetycznego jest czegdeig
indywidualne;j dokumentacji wewngtrznej pacjenta i nie musi by¢ dostarczana do
laboratorium wykonujacego diagnostyke genetyczna.

1.5. Zlecenie moze byé wystawione w formie elektronicznej.

2. Pobieranie materiatu do badan genetycznych

2.1. Do pobierania materiatu do badarn genetycznych stosuje si¢ odpowiednio wymagania,
o ktérych mowa w czesci T ust. 2.1-2.3 i 2.5.

2.2. Do procedury pobierania i wstepnej preparatyki materiahy przeznaczonego do dalszej
diagnostyki stosuje si¢ odpowiednio czesé 1 ust, 2.4.

2.3. Badania genetyczne sa wykonywane z materiaty przechowywanego w postaci
bloczkéw parafinowych, procedura pobierania materiatu uwzglednia informacje
0 rodzaju, sposobie i miejscu (anatomicznym) pobrania materiatu oraz oznakowanie
bloczka numerem zgodnym z numerem badania patomorfologicznego.

2.4. Rutynowo stosowane badania genetyczne wykorzystywane w kwalifikacji do leczenia
chorych na nowotwory nabyte sg wykonywane z materiatow, ktore niezwlocznie po
pobraniu, przed przekazaniem do badania genetycznego, byty odpowiednio
utrwalone, a nastepnie przekazane w cafosci do badania patomorfologicznego.

2.5. Po przeprowadzeniu odpowiedniej preparatyki, postawieniu rozpoznania i na
podstawie skierowania od lekarza specjalisty w dziedzinie onkologii lub lekarza
specjalisty w dziedzinie pulmonologii Iub innego specjalisty zajmujacego sie
leczeniem choréb nowotworowych, lekarz specjalista w dziedzinie patomorfologii
podejmuje decyzje o rodzaju i wielkosci materiatu, ktdry zostanie poddany badaniu
genetycznemu.

3. Transport materialu do badan genetycznych



3.1. Do transportu materiatu do badan genetycznych stosuje si¢ odpowiednio wymagania,
o ktérych mowa w czedcei I ust. 3.1 13.2.

3.2. Procedury transportu materiatu zawieraja informacje dotyczace:

1) zabezpieczenia materiatu przed uszkodzeniem;

2) zapewnienia bezpieczenstwa osoby transportujacej materiat;

3) minimalizacji skutkéw skazenia w przypadku uszkodzenia transportowanego
pojemnika zawierajacego materiat i sposobu dekontaminacji w przypadku skazenia
z uwzglednieniem rodzajoéw materiatu;

4) opisu pojemnikéw i opakowan zbiorczych przeznaczonych do transportu;

5) dopuszczalnego czasu transportu;

6) dopuszczalnego zakresu temperatury transportu;

7) adresu i miejsca dostarczenia probki wraz z numerem telefonu interwencyjnego
w przypadku trudnosci z dostarczeniem probki do wskazanego miejsca i
W wymaganym przedziale czasowym.

. Przyjmowanie materialu do badan genetycznych

4.1. Do przyjmowania materialu do badan genetycznych stosuje sie¢ odpowiednio
wymagania, o ktérych mowa w czesci I ust. 4.

. Przechowywanie materialu do badan genetycznych

5.1. Do przechowywania materialu do badan genetycznych stosuje si¢ odpowiednio
wymagania, o ktérych mowa w czesci I ust. 5.

Metody diagnostyczne

6.1. Do metod diagnostycznych w badaniach genetycznych stosuje si¢ odpowiednio
przepisy czesci I ust. 6.2.-6.9.

6.2. W laboratorium stosuje si¢ metody diagnostyczne, ktore odpowiadajg aktualne;j
wiedzy medycznej i sa:

1) rekomendowane przez towarzystwa naukowe dziatajgce w nastgpujacej dziedzinie
medycyny: genetyka kliniczna, onkologia kliniczna albo patomorfologia oraz
zgodne z ustawg z dnia 20 maja 2010 r. o wyrobach medycznych (Dz. U. Nr 107,
poz. 679 oraz z 2011 r. Nr 102, poz. 586 i Nr 113, poz. 657), lub

2) zgodne z zaleceniami wytwércow wyrobéw medycznych do diagnostyki in vitro
oznakowanych znakiem CE-IVD, lub

3) opracowane i opisane na potrzeby danego laboratorium zgodne z ustawa z dnia 20
maja 2010 r. o wyrobach medycznych oraz zaakceptowane przez towarzystwa
naukowe dzialajagce w nastgpujacej dziedzinie medycyny: genetyka kliniczna,
onkologia  kliniczna  albo  patomorfologia oraz z uwzglednieniem
udokumentowanego przez laboratorium procesu walidacji.

6.3. Metody diagnostyczne s3 zwalidowane. Walidacja metod powinna by¢ zgodna
z wymaganiami okreslonymi w przepisach o wyrobach medycznych.

Zapewnienie jako$ci badan genetycznych

7.1. Do zachowania jakosci badan genetycznych stosuje sie odpowiednio wymagania, o
ktorych mowa w czesci 1 ust. 7.

7.2. Sposéb prowadzenia dokumentacji badan, w przypadku badan molekularnych, jest
zgodny z zapisem symboli gendw i opisem zmian na poziomie DNA, cDNA, RNA
lub biatka z oficjalng nomenklaturg Human Genom Variation Society (HGVS).

7.3. Krajowe lub zagraniczne programy migdzylaboratoryjnej oceny jakosci badan
genetycznych, w ktérych bierze udzial laboratorium, s rekomendowane przez



towarzystwa naukowe dzialajagce w nastgpujacej dziedzinie medycyny: genetyka
kliniczna, onkologia kliniczna albo patomorfologia.
8. Dokumentacja badan genetycznych
8.1. Do prowadzenia dokumentacji badan genetycznych stosuje si¢ odpowiednio
wymagania, o ktérych mowa w czesci T ust. 8.1-8.4, 8.6 1 8.9-8.11.
8.2. Formularz sprawozdania z badania genetycznego zawiera:
1) dat¢ wydruku i wykonania badania oraz numer identyfikacyjny badania,
2) rodzaj badania;
3) rodzaj badanego materialu tgcznie z  rozpoznaniem  klinicznym  lub
patomorfologicznym, jezeli jest wymagane;
4) dane pacjenta:
a) imie¢ i nazwisko,

b) dat¢ urodzenia,

c) numer PESEL, a w przypadku osoby nieposiadajacej numeru PESEL — nazwa
i numer dokumentu potwierdzajacego tozsamosc,

d) nazwa oddziatu szpitalnego zlecajacego badanie,

€) numer identyfikacyjny pacjenta, jezeli brak innych danych;

5) miejsce przestania sprawozdania z badania lub dane osoby upowaznionej do
odbioru sprawozdania;
6) dane laboratorium wykonujagcego badanie;
7) dat¢ 1 godzing pobrania materialu do badan albo datg i godzing wystawienia
zlecenia badania genetycznego w przypadku materiatow archiwalnych;
8) date i godzing przyjecia materiatu do badan;
9) wyniki badania w formie zgodnej z obowigzujacym w genetyce klinicznej zapisem;
10) laboratoryjna interpretacje wynikow badan;
11) informacje dotyczace widocznych zmian wiasciwosci prébki, ktore moga mieé
wptyw na wynik badania;
12) podpis i pieczgé osoby upowaznionej do jego autoryzacii.
8.3. W przypadku stwierdzenia aberracji chromosomowej opis wyniku badania zawiera
dodatkowo:;

1) opis stwierdzonej nieprawidtowosci;

2) liczbe badanych komoérek;

3) nazwg zespolu lub choroby, gdy wynik potwierdza rozpoznanie kliniczne
okreslonego  zespotu Ilub  przewidywanej wrazliwosci na leczenie
przeciwnowotworowe, jesli wynik ma wartosé predykcyjna;

4) informacj¢, czy wynik badania jest zgodny ze wskazaniem do badania;

5) prosbe lub wskazanie koniecznosci pobrania probki materialu do badania - tam
gdzie ma to zastosowanie.

8.4. W przypadku badan molekularnych opis wyniku zawiera informacje dotyczace:
1) metody badania;
2) nazwy badanego genu albo locus;
3) listy badanych nieprawidlowosci genetycznych;
4) poprawnego, zgodnego z aktualnym HGVS zapisu wyniku badania oraz jego
ograniczenia, jezeli ma to zastosowanie;



5)

6)

interpretacji wyniku z ocenag prawdopodobieristwa, jezeli ma zastosowanie, lub
przewidywanej wrazliwosci na leczenie przeciwnowotworowe, jezeli ma

zastosowanie;
ewentualnej koniecznosci konsultacji w poradni genetycznej lub w poradni

onkologicznej.
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1. Jaki problem jest rozwigzywany?

Brak standardow jakosci w zakresie wykonywania testow genetycznych dla celow diagnostycznych i predykcyjnych
w niehematologicznych nowotworach nabytych.

2. Rekomendowane rozwigzanie, w tym planowane narzedzia interwencji, i oczekiwany efekt

Projektowane standardy jakosci dla laboratorium w zakresie czynnosci laboratoryjnej genetyki medycznej, w tym testow
genetycznych wykonywanych dla celow diagnostycznych i predykcyjnych w niehematologicznych nowotworach
nabytych oraz laboratoryjnej interpretacji i autoryzacji wyniku badan sa opracowane w celu zapewnienia wtasciwego
poziomu i jakosci czynnosci diagnostyki genetycznej, w ktorych skfad wchodzg réwniez czynnosci polegajace na
wykonywaniu oceny jakosci i wartosci diagnostycznej badan oraz laboratoryjnej interpretacji i autoryzacji wynikow z
badania. Projektowane regulacje przyczynia sie do standaryzacji i do graniczenia uznaniowosci czynnosci laboratoryjnej
genetyki medycznej ze wzgledu na obiektywng weryfikowalnos¢ wprowadzanych kryteriow.

3. Jak problem zostal rozwigzany w innych krajach, w szczeg6lnosci krajach czlonkowskich OECD/UE?

Wiele krajow europejskich np. Hiszpania Austria, Norwegia przyjely szczegolne przepisy dotyczace genetyki, w tym
wykonywania testéw genetycznych.

Hiszpania

Zgodnie z regulacjami testy genetyczne wykonuje si¢ z uwzglgdnieniem kryteriow stosownosci, jakosci, rownosci i
dostepnosci. Mozliwe jest wykonywanie jedynie testéw predykeyjnych dotyczacych chordb genetycznych, lub testow
ktére pozwalaja wskazad, ze ich podmiot jest nosicielem genu odpowiedzialnego za wystgpienie okreslonej choroby, lub
testéw wykrywajacych predyspozycje lub podatnosé na okreslong chorobg. Testy te mozna prowadzi¢ wytacznie dla
celow medycznych lub badain medycznych, z uwzglednieniem poradnictwa genetycznego, jesli jest to wymagane. Testy
te mozna prowadzi¢ takze w przypadku badan nad réznicami w reakcjach poszczegélnych oséb na leki oraz badan nad
interakcjami genetyczno - $rodowiskowymi a takze badan nad molekularnymi przyczynami chordb. (...) Przepisy
okreslaja réwniez, ze wykonanie badan genetycznych, a takze poradnictwo genetyczne, udzielane sa przez
wykwalifikowany personel w akredytowanych o$rodkach.

Austria

Regulacje prawne okreslaja przepisy dotyczace $wiadomej zgody, kwalifikacji personelu oraz wymagania dla
laboratoriow medycznych, okresla réwniez obowigzek prowadzenia rejestrow obiektow $wiadczacych ustugi w
przedmiotowym zakresie. Instytucje wykonujace testy genetyczne sa licencjonowane posiadaja wyposazenie zgodne z
wymogami prawnymi, a ich personel posiada odpowiednie kwalifikacje. Badania genetyczne na ludziach ogranicza
wylgcznie do celéw medycznych zgodnie z obowigzujacym prawem.

Norwegia

Wykonywanie badan  genetycznych ograniczone jest do celow medycznych, diagnostycznych lub
terapeutycznych. Laboratoria medyczne wykonujace testy genetyczne sa licencjonowane. Regulacje prawne okreslaja
przepisy dotyczace zgody pacjenta na wykonanie testu genetycznego, poradnictwo genetyczne, badania dzieci oraz
informowanie cztonkéw rodziny i krewnych. Ponadto pacjent decyduje, czy chce poinformowa¢ swoich krewnych o
wykrytej chorobie dziedzicznej w rodzinie. Jesli pacjent nie moze lub nie chce poinformowac krewnych, personel
medyczny moze to zrobi¢, pod warunkiem, ze taki wyjatek jest okreslony przez resort zdrowia. W wyjatkowych




przypadkach, personel medyczny moze réwniez poinformowaé krewnych, jesli pacjent nie moze wyrazi¢ zgody na
ujawnienie tych informacji.

4. Podmioty, na ktére oddzialuje projekt

Grupa Wielkosé Zrodio danych Oddziatywanie

swiadczeniodawcy
realizujacych §wiadczenia
z zakresu diagnostyki
genetycznej.

Ewidencja Medycznych

15 Laboratoriow Diagnostycznych
Krajowej Rady Diagnostow
Laboratoryjnych
(http:/kidl.org.pl/ )

Rejestr Podmiotéw
Wykonujacych Dzialalnosé
Leczniczg
(https://rpwdl.csioz.gov.pl/)

Zapewnienie jakosci w zakresie
badan genetycznych (testow
genetycznych)

Swiadczeniobiorcy Okoto 120 tys. Narodowy Fundusz Zdrowia Szybsza diagnostyka

z rozpoznaniem choroby
nowotworowej

Sprawozdanie z dziatalnosci onkologiczna, poprawa jako$ci
NFZ za 2013 testow genetycznych i
wlasciwa kwalifikacja do
leczenia, poprawa dostgpu
chorych do nowoczesnego
leczenia, ekonomizacja
kosztéw diagnostyki i leczenia

Szpitale/oddzialy onkologiczne
realizujace umowy w rodzaju
leczenie szpitalne w zakresie
chemioterapia
(http://'www.nfz.gov.pl/new/

5. Informacje na temat zakresu, czasu trwania i podsumowanie wynikéw konsultacji

Projekt nie byt przedmiotem pre-konsultacji.

Termin planowanych konsultacji publicznych zostal okreslony na 30 dni.

W ramach szerokich konsultacji publicznych projekt zostanie przestany do zaopiniowania przez nastgpujace

podmioty:

a) Unii Metropolii Polskich,

b) Zwigzku Gmin Wiejskich RP,

c) Zwiazku Miast Polskich,

d) Zwiagzku Powiatéw Polskich,

e) Federacji Regionalnych Zwigzkéw Gmin i Powiatéw RP,
f) Konwentu Marszalkéw Wojewodztw,

g) Narodowego Instytutu Lekow,

h) Narodowego Instytutu Zdrowia Publicznego — PZH,

1) Zwigzku Rzemiosla Polskiego, Rzecznika Praw Pacjenta,

oraz bgdzie konsultowany m. in. z:

a)
b)

<)

konsultantami krajowymi w poszczegdlnych dziedzinach medycyny,
samorzadami zawodowymi (Naczelna Rada Lekarska, Naczelna Rada Aptekarska, Naczelna Rada
Pielegniarek i Potoznych, Krajowa Rada Diagnostéw Laboratoryjnych),

zwigzkami zawodowymi oraz stowarzyszeniami reprezentujgcymi zawody medyczne (tj.: Ogolnopolskie
Porozumienie Zwiazkéw Zawodowych, Ogdlnopolski Zwigzek Zawodowy Lekarzy, Ogolnopolski
Zwiazek Zawodowy Pielegniarek i Potoznych, Ogodlnopolski Zwigzek zawodowy Potoznych,
Ogdlnopolski Zwigzek Zawodowy Lekarzy Radiologéw, Krajowy Sekretariat Ochrony Zdrowia NSZZ
»Solidarnosé 807, Federacja Zwigzkéw Zawodowych Pracownikéw Ochrony Zdrowia, Sekretariat
Ochrony Zdrowia KK NSZZ ,Solidarnos¢”, Forum Zwiazkéw Zawodowych, Ogoélnopolski Zwigzek
Zawodowy Technikéw Medycznych Radioterapii, Ogélnopolski Zwiazek Zawodowy Technikéw
Medycznych ,,Medyk™, Ogdlnopolski Zwigzek Zawodowy Technikéw Medycznych Elektroradiologit,
Ogolnopolski Zwigzek Zawodowy Pracownikéw Bloku Operacyjnego, Anestezjologii 1 Intensywnej
Terapii, Zwigzek Zawodowy Farmaceutdéw, Zwigzek Zawodowy Anestezjologdw, Zwiazek Zawodowy
Chirurgdw Polskich, Zwigzek Zawodowy Neonatologow, Zwiazek Zawodowy Lekarzy Specjalnosci
Chirurgicznych, Ogdlnopolski Zwiazek Zawodowy Pracownikow Fizjoterapii, Krajowy Zwigzek
Zawodowy Pracownikéw Medycznych Laboratoriéw Diagnostycznych, Izba Gospodarcza ,,Farmacja




Polska”, 1zba Gospodarcza ,,Apteka Polska”, Ogdlnopolska Izba Gospodarcza Wyrobéw Medycznych
POLMED, Porozumienie Pracodawcéw Ochrony Zdrowia, Kolegium Lekarzy Rodzinnych, Kolegium
Pielegniarek i Poloznych w Polsce, Izba Lecznictwa Polskiego),

d) stowarzyszeniami w ochronie zdrowia, w tym z tymi dziatajgcymi na rzecz pacjentow (tj.: Unia Szpitali
Klinicznych, Stowarzyszenie Magistréw i Technikéw Farmacji, Stowarzyszenie Menedzerow Ochrony
Zdrowia; Stowarzyszenie ,,Primum Non Nocere”; Stowarzyszenie Unia Uzdrowisk Polskich, Federacja
Pacjentdéw Polskich, Instytut Praw Pacjenta i Edukacji Zdrowotnej, Stowarzyszenie,,Dla Dobra Pacjenta”,
Ogolnopolskie Forum Ruchu Hospicyjnego, Ogdlnopolskie Forum Pediatrycznej Opieki Paliatywne;j,
Unia Farmaceutéw Wlascicieli Aptek, Konsorcjum Szpitali Wroctawskich, Stowarzyszenie
Organizatoréw i Promotorow Opicki Diugoterminowej ,,SOPOD” w Toruniu),

e) towarzystwami naukowymi (tj.. Polskie Towarzystwo Genetyki Czlowieka, Polskie Towarzystwo
Patologéw, Polskie Towarzystwo Diagnostyki Laboratoryjnej, Polskie Towarzystwo Onkologiczne,
Polskie Towarzystwo Onkologii Klinicznej, Polskie Towarzystwo Onkologii i Hematologii Dzieciecej,
polskic Towarzystwo Ginekologii Onkologicznej, Polskic Towarzystwo Neurologiczne, Polskie
Towarzystwo Chirurgii Onkologicznej, Polskie Towarzystwo Urologiczne, , Polska Rada Resuscytacji,

f)  instytutami badawczymi (tj.: Centrum Onkologii — Instytut im. Marii Sktodowskiej-Curie w Warszawie,
Instytut ,,Centrum Zdrowia Matki Polki” w Lodzi, Instytut Fizjologii i Patologii Stuchu w Warszawie,
Instytut Gruzlicy i Choréb Pluc w Warszawie, Instytut Hematologii i Transfuzjologii w Warszawie,
Instytut Kardiologii im. Prymasa Tysigclecia Stefana Kardynata Wyszynskiego, Instytut , Matki i Dziecka
w Warszawie, Instytut Medycyny Pracy im. prof. dr med. Jerzego Nofera w Lodzi, Instytut Medycyny
Pracy i Zdrowia Srodowiskowego w Sosnowcu, Instytut Medycyny Wsi im. Witolda Chodzki w Lublinie,
Instytut ,,Pomnik — Centrum Zdrowia Dziecka”™ w Warszawie, Instytut Psychiatrii i Neurologii w
Warszawie, Instytut Reumatologii im. prof. dr hab. med. Eleonory Reicher w Warszawie, Instytut
Zywnosci i Zywienia im. prof. dr med. Aleksandra Szczygla w Warszawie),

g) organizacjami pracodawcow (tj.: Zwigzek Powiatowych Samodzielnych Publicznych Zaktadow Opieki
Zdrowotnej Wojewddztwa Wielkopolskiego ~  Organizacja Pracodawcow w Gnieznie, Zwiazek
Pracodawcow Ratownictwa Medycznego Samodzielnych Publicznych Zaktadéw Opieki Zdrowotne;j,
Wielkopolski Zwiazek Zaktadow Opieki Zdrowotnej — Organizacja Pracodawcow, Konfederacja
Pracodawcéw Polskich, Polska Konfederacja Pracodawcéw Prywatnych; Ogolnopolski Zwigzek
Pracodawcéw Samodzielnych Publicznych Szpitali Klinicznych, Zwigzek Powiatowych Publicznych
Zaktadow Opieki Zdrowotnej Wojewddztwa Podkarpackiego, Gdanski Zwigzek Pracodawcow, Zwigzek
Pracodawcéw Shuzby Zdrowia w Lodzi, Stowarzyszenie Szpitali Powiatowych Wojewodztwa
Matopolskiego, Federacja Zwigzkdéw Pracodawcdéw Ochrony Zdrowia ,,Porozumienie Zielonogdrskie”,
Ogolnopolski Zwiazek Pracodawcow Opieki Zdrowotnej, Ogolnopolska Konfederacja Zwigzkow
Zawodowych Pracownikéw Ochrony Zdrowia, Zwigzek Pracodawcdw Samodzielnych Publicznych ZOZ
Warmii 1 Mazur, Ogolnopolski Zwigzek Pracodawcdw Prywatnej Stuzby Zdrowia.

h) Rada Dziatalnosci Pozytku Publicznego.

Po zakonczeniu konsultacji ich wyniki zostang omowione w raporcie z konsultacji publicznych oraz
opiniowania projektu.

6. Wplyw na sektor finans6w publicznych

(ceny state z ...... r.) Skutki w okresie 10 lat od wejscia w zycie zmian [mln z1]
0 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 | Egcznie (0-10)

Dochody ogélem

budzet panstwa

JST

pozostale jednostki (oddzielnie)

Wydatki ogélem

budzet panstwa

JST

pozostale jednostki (oddzielnie)




Saldo ogétem

budzet panstwa

JST

pozostate jednostki (oddzielnie)

Zrédia finansowania

Projektowana regulacja nie bedzie miata wplywu na budzet panstwa i budzety jednostek
samorzadu terytorialnego. Projektowane zmiany skutkowaé bedg jedynie zmianami
organizacyjnymi systemu opieki zdrowotnej w zakresie wykonywania testow genetycznych dla
celow (diagnostycznych i predykeyjnych) w nichematologicznych nowotworach nabytych.

Dodatkowe informacje,
w tym wskazanie
zrodet danych i
przyjetych do obliczef
zatozen

7. Wplyw na konkurencyjnos¢ gospodarki i przedsigbiorczo§¢, w tym funkcjonowanie

przedsi¢gbiorc6w oraz na

rodzing, obywateli i gospodarstwa domowe

Skutki
Czas w latach od wejécia w zycie zmian 0 1 2 3 5 10 Lycznie (0-10)
W ujeciu duze przedsigbiorstwa
pienigznym sektor mikro-, matych i
(w mln zi, $rednich
ceny stale z przedsigbiorstw
______ r) rodzina, obywatele oraz
gospodarstwa domowe
(dodaj/usun)
W ujeciu duze przedsigbiorstwa
niepienigznym
sektor mikro-, matych i
$rednich
przedsigbiorstw
rodzina, obywatele oraz
gospodarstwa domowe
(dodaj/usun)
Niemierzalne (dodaj/usun)
(dodaj/usun)
Dodatkowe informacje,
w tym wskazanie Projektowane  regulacje nie beda mialy wplywu na konkurencyjnos¢

zrédet danych i

przyjetych do obliczen

zalozen

i przedsigbiorczosé, w tym na funkcjonowanie przedsighiorstw.

diagnostyki genetycznej. co pozwoli na osiggnigeie niezbgdnego
bezpieczenstwa pacjenta i
genetycznych w nichematologicznych nowotworach nabytych

8. Zmiana ob

cigzen regulacyjnych (w tym obowiazkéw informacyjnych) wynikajacych z projektu

X nie dotyczy

Wprowadzane sg obcigzenia poza bezwzglednie
wymaganymi przez UE (szczegoly w odwroconej tabeli

zgodnosci).

[] tak
[ nie

(] nie dotyczy

Projektowane regulacje maja na celu zapewnienie wladciwego poziomu jakosci czynnodci
akceptowalnego poziomu
personelu oraz uzyskanie wiarygodnosei  wynikow  testow




(L] zmniejszenie liczby dokumentéw ] zwiekszenie liczby dokumentow
[] zmniejszenie liczby procedur [] zwigkszenie liczby procedur
(] skrécenie czasu na zatatwienie sprawy [] wydtuzenie czasu na zatatwienie sprawy
[ inne: [] inne:
Wprowadzane obciazenia sa przystosowane do ich [ tak
elektronizacji. [ nie
(] nie dotyczy

Komentarz:

Brak.

9. Wplyw na rynek pracy

Brak

10. Wplyw na pozostale obszary

[] érodowisko naturalne

(] demografia [] informatyzacja

[] sytuacja i rozwéj regionalny (] mienie panstwowe % zdrowie

mnne:

Omdwienie wplywu

Projektowane rozporzadzenie wprowadza rozwigzania, ktére wplyng pozytywnie na zdrowie
ludzi, przy jednoczesnym zapewnieniu bezpieczenstwa pacjenta oraz zachowaniu odpowiedniej
jakosci $wiadczen testow genetycznych.

11. Planowane wykonanie przepiséw aktu prawnego

Rozporzadzenie wchodzi w zycie w terminie 14 dni od dnia ogloszenia, natomiast laboratoria maja obowiazek

dostosowac dziatalnosé
rozporzadzenia

do projektowanych wymagan w okresie 12 miesiecy od dnia wejécia w zycie niniejszego

12. W jaki sposéb i kiedy nastapi ewaluacja efektow projektu oraz jakie mierniki zostang zastosowane?

Nie przewiduje si¢ ewaluacji efektéw projektu

13. Zatjczniki (istotne dokumenty Zrédlowe, badania, analizy itp.)

Brak




