Zatqcznik nr 5 do zarzqdzenia nr 66/2007/DSOZ

ZASADY REALIZACJI PROGRAMU BADAN PRENATALNYCH

1. Opis problemu zdrowotnegqo

W ostatnich latach wzrasta systematycznie sredni wiek kobiet rodzacych.
Szacuje sie, ze rodzace powyzej 35 roku zycia stanowig 8 — 10% ogdlnej liczby
porodow. Powyzej 35 r.z. wzrasta statystycznie istotnie, ryzyko wystgpienia patologii
ptodu uwarunkowanej aberracjg chromosomalna.

Ryzyko populacyjne urodzenia dziecka z wadg wrodzong wynosi okoto 3 - 5%.
Czes¢ z tych wad dzieki diagnostyce obrazowej mozliwe jest do rozpoznania we
wczesnym okresie cigzy (I i Il trymestr cigzy). Kazdy przypadek stwierdzonej patologii
wymaga weryfikacji za pomocg biochemicznych i genetycznych badan.

Okreslenie ryzyka wystgpienia aberracji chromosomowych i wykrycie wielu
wad rozwojowych we wczesnym okresie cigzy pozwala na bezpieczne prowadzenie
cigzy i umozliwia podjecie leczenia juz w czasie zycia ptodowego. Pozwala takze
rodzicom dziecka przygotowaé sie do natychmiastowego wdrozenia specjalistycznej
opieki medycznej po jego urodzeniu.

W przypadku cigz z grupy wysokiego ryzyka diagnostyka prenatalna jest
bezwzglednym wskazaniem medycznym. Poradnictwo genetyczne wzbogacone
wspotczesnymi mozliwosciami diagnostyki prenatalnej stanowi podstawowy element
profilaktyki wad rozwojowych i innych chordéb genetycznych.

Obecnie uwaza sie, ze priorytetowe sg badania biochemiczne wykonywane
w pierwszym trymestrze cigzy, wspolnie z badaniem USG, oceng przeziernosci karku
(NT — nuchal translucency), obecnoscig kosci nosowej (NB — nasal bone) i pomiarem
stezenia PAPP-P oraz wolnej gonadotropiny kosmoéwkowej. Wartos¢ wykrywcza
(DR-Detection Rate) tego badania, wykonanego pomiedzy 11 a 13 (+6 dni)
tygodniem cigzy wynosi 95 %, a procent wynikéw fatszywie pozytywnych 5 %.

2. Cel programu

Celem programu jest umozliwienie wczesnej identyfikacji ryzyka wad (testy
biochemiczne) i wczesne rozpoznanie wad ptodu (USG), zwiekszenie dostepnosci do
badan prenatalnych w Polsce oraz wdrozenie systemu organizacyjnego badan
prenatalnych w naszym kraju.

3. Tryb wiaczania do programu

W celu wiaczenia do programu, wymagane jest skierowanie zawierajace
informacje o wskazaniach do objecia programem wraz z opisem nieprawidtowosci
i dotgczonymi wynikami badan potwierdzajgcymi zasadnos¢ skierowania do
programu, wystawione przez lekarza prowadzacego cigze.

4. Populacja, do ktorej skierowany jest program

Do wigczenia do programu uprawnione sg kobiety w cigzy, spetniajgce co najmniej
jedno z ponizszych kryteriow:
1. wiek matki powyzej 35 lat;
2. wystgpienie w poprzedniej cigzy aberracji chromosomowej ptodu lub dziecka;
3. stwierdzenie  wystgpienia  strukturalnych aberracji chromosomowych
u ciezarnej lub u ojca dziecka;



4. stwierdzenie znacznie wiekszego ryzyka urodzenia dziecka dotknietego
chorobg uwarunkowang monogenetycznie lub wieloczynnikowg;

5. stwierdzenie w czasie cigzy nieprawidtowego wyniku badania USG i/lub badan
biochemicznych  wskazujgcych na  zwiekszone ryzyko  aberracji
chromosomowej lub wady ptodu.

5. Swiadczenia zdrowotne w poszczeqolnych etapach realizacji programu

1) Badania nieinwazyjne w diagnostyce prenatalnej:

a) badanie USG ptodu wykonane zgodnie ze standardami Sekciji
Ultrasonograficznej Polskiego Towarzystwa Ginekologicznego -
przewidzianych dla tego badania. Pierwsze badanie USG powinno wykonac
sie pomiedzy 11-a 13 (+6 dni) tygodniem cigzy, kiedy wymiar CRL wynosi 45
— 84 mm, kolejne badanie USG wykonuje sie pomiedzy 18 a 23 tygodniem
cigzy,

b) badania biochemiczne (oznaczenia w surowicy krwi), lekarz prowadzacy
decyduje o wykonaniu okreslonych testow w zaleznosci od wieku cigzy:

o PAPP-A - osoczowe biatko cigzowe A,

e B-hCG - wolna gonadotropina kosméwkowa (podjednostka beta),
e AFP - alfa fetoproteina,

e Estriol — wolny estriol,

2) wykonanie komputerowej oceny ryzyka choroby ptodu na podstawie testow
przesiewowych zgodnie ze standardami FMF;

3) podjecie decyzji o wigczeniu pacjentki do dalszych etapow postepowania
diagnostycznego;

4) porada genetyczna obejmujaca m. in. wywiad lekarski z uwzglednieniem
wywiadu genetycznego, ocene i interpretacje wynikow wykonanych badan oraz
decyzje, co do dalszego postepowania (w przypadku wskazan medycznych
skierowanie na badania inwazyjne po wyrazeniu przez pacjentke zgody na ich
wykonanie);

5) procedury inwazyjne w diagnostyce prenatalnej - pobranie materiatu do badan
genetycznych w drodze amniopunkcji/ biopsji trofoblastu/ kordocentezy pod
kontrolg USG;

6) badania genetyczne, ktére obejmuja:

- hodowle komorkowa,

- wykonywanie preparatoéw do analizy cytogenetycznej (techniki prgzkowe),

- analize mikroskopowg chromosomow,

- analize FISH (hybrydyzacja In situ z wykorzystaniem fluorescenciji),

- analize DNA w przypadkach choréb monogenicznych,

- cytogenetyczne badania molekularne;

W przypadku, kiedy konieczne jest wykonanie dalszej diagnostyki, niemieszczacej
sie w ramach programu, nalezy skierowa¢ pacjentke do osrodka specjalistycznego
realizujgcego odpowiedni rodzaj Swiadczen.

6. Wskazniki monitorowania oczekiwanych efektow

1) liczba kobiet objetych programem w podziale na przyczyny wiaczenia do
programu,

2) liczba kobiet zakwalifikowanych do badania inwazyjnego na podstawie
zwiekszonego ryzyka wystgpienia wady/choroby ptodu w badaniu przesiewowym



(USG, biochemiczny test przesiewowy | lub Il trymestru cigzy),

3) liczba wykonanych prenatalnych badan inwazyjnych,

4) liczba kobiet z potwierdzeniem wady ptodu w badaniu USG (bez procedury
inwazyjnej),

5) liczba kobiet z potwierdzeniem wady/ choroby ptodu na podstawie wyniku
badania inwazyjnego.

7. Wymagania wobec oferentow

Swiadczeniodawca zobowigzany jest do prowadzenia elektronicznej
dokumentacji realizacji programu w systemie informatycznym udostepnionym przez
NFZ.

Do realizacji programu przystgpic moga s$Swiadczeniodawcy posiadajacy
doswiadczenie w zakresie diagnostyki prenatalnej oraz dysponujacy aparaturg
umozliwiajgcg wykonanie okreslonych w programie procedur.

W celu zwiekszenia dostepnosci do Swiadczen dopuszcza sie odrebne
kontraktowanie swiadczen w dziedzinie potoznictwa i ginekologii oraz w dziedzinie
genetyki.

Warunki w zakresie kwalifikacji personelu i aparatury

1) JEDNOSTKI PIONU GINEKOLOGICZNO - POLOZNICZEGO:

a) w zakresie badan USG - kwalifikacje personelu — warunki wymagane:
lekarze potoznictwa i ginekologii (przynajmniej dwdch) posiadajacy certyfikaty
sekcji USG Polskiego Towarzystwa Ginekologicznego, w tym co najmniej
jeden powinien by¢ przeszkolony = w  zakresie = wykonywania
ultrasonograficznych badan ,genetycznych”,

w zakresie badan USG - kwalifikacje personelu — warunki dodatkowe:
lekarz specjalista w dziedzinie potoznictwa i ginekologii posiadajacy certyfikat
FMF (Fetal Medicine Foundation)

b) w zakresie badan USG — wymagania sprzetowe- _warunki wymagane:
aparat ultrasonograficzny wyposazony w dwie gtowice: convex przezbrzuszny
3,5 — 5(6) MHz i gtowice przezpochwowg 7 — 9(10) MHz, umozliwiajacy
uzyskiwanie powiekszen ogladanego obrazu minimum 75% oraz pomiar
odlegtosci w krokach 0,1 mm, umozliwiajacy takze stosowanie techniki
kolorowego Dopplera,

c) w zakresie oceny ryzyka wad ptodu - warunki wymagane - komputer wraz
z oprogramowaniem umozliwiajagcym kalkulacje ryzyka zgodnie z kryteriami
okreslonymi przez - FMF (Fetal Medicine Foundation),

d) w zakresie badan biochemicznych - warunki wymagane:
— mozliwos¢ pobierania krwi w celu przeprowadzenia badan okreslonych
w programie,
— dostep do laboratorium wykonujgcego badania okreslone w programie
z zastosowaniem odczynnikow i aparatury spetniajgcych kryteria okreslone
przez FMF,




e) w zakresie diagnostyki inwazyjnej - warunki wymagane:
— mozliwos¢ i umiejetnos¢ wykonywania biopsiji trofoblastu i/lub amniopunkc;ji
i/ lub kordocentezy (w przypadku lekarza w trakcie specjalizacji —
konieczne potwierdzenie umiejetnosci przez kierownika specjalizacii),
— dostep do pracowni genetycznej wykonujacej badania okreslone w
programie,

2) JEDNOSTKI PIONU GENETYCZNEGO

a) poradnia genetyczna - warunki wymagane
— kwalifikacje personelu — co najmniej jeden lekarz specjalista w dziedzinie
genetyki kliniczne;.

b) pracownia genetyczna - warunki wymagane
— kwalifikacje personelu — co najmniej jeden diagnosta laboratoryjny
ze specjalizacjg w dziedzinie laboratoryjnej genetyki medycznej,

— wyposazenie w sprzet i aparature — warunki wymagane
zaplecze techniczne umozliwiajgce wykonywanie nastepujgcych badan
genetycznych:

- hodowla komorkowa,

- preparaty do analizy cytogenetycznej (techniki prazkowe),

- analiza mikroskopowa kariotypu,

- analiza FISH (hybrydyzacja in situ z wykorzystaniem fluorescencji),

- badanie DNA w przypadkach choréb monogenicznych,

- petne biochemiczne badania ptynu owodniowego.

W celu realizacji programu $wiadczeniodawca zobowigzany jest do uzyskania
od $wiadczeniobiorcy udokumentowanej zgody, ktéra zapewni mozliwos¢
przekazywania w uzasadnionych przypadkach informacji (np. wynikéw badan,
wezwania po odbior wynikow badan) bezposrednio z systemu informatycznego NFZ
lub przez koordynatora programu.

Wzér zgody Swiadczeniobiorcy na przetwarzanie danych

Nr telefonu komorkowego: ...........ccoeveienenes
Nr telefonu stacjonarnego: ............c.ccoevieen.
Adres e-mail: ...

Wyrazam zgode na przetwarzanie mojego numeru telefonicznego oraz adresu e-mail, otrzymywanie
za posrednictwem telefonii komérkowej oraz poczty elektronicznej informacji medycznych oraz
gromadzenie i przetwarzanie przez Narodowy Fundusz Zdrowia z siedzibg w Warszawie
przekazanych przez mnie danych dla potrzeb realizacji i monitorowania profilaktycznych programow
zdrowotnych.

Podpis swiadczeniobiorcy ......................



Piecze¢ Swiadczeniodawcy

SPRAWOZDANIE MERYTORYCZNE

z realizacji umowy nr ...........cceeuenes Za okres .......coviiiiiiiiii

PROGRAM BADAN PRENATALNYCH

L.p.

Ogétem

Liczba kobiet objetych programem ogotem, w tym:

w podziale na przyczyng
wlaczenia do programu

wiek matki powyzej 35 lat

stwierdzenie wystapienia strukturalnych aberracji
chromosomowych u cigzarnej
lub u ojca dziecka

stwierdzenie znacznie wigkszego ryzyka urodzenia
dziecka dotknigtego choroba uwarunkowana
monogenetycznie lub wieloczynnikowa

wystapienie w poprzedniej ciazy aberracji
chromosomowej ptodu lub dziecka

stwierdzenie w czasie cigzy nieprawidtowego wyniku
badania USG i/lub badan biochemicznych
wskazujacych na zwigkszone ryzyko aberracji
chromosomowej lub wady ptodu

Liczba kobiet zakwalifikowanych do badania inwazyjnego na
podstawie zwigkszonego ryzyka wystapienia wady/choroby
ptodu w badaniu przesiewowym (USG, biochemiczny test
przesiewowy I lub II trymestru ciazy)

Liczba wykonanych prenatalnych badan inwazyjnych

Liczba kobiet z potwierdzeniem wady ptodu
w badaniu USG (bez procedury inwazyjnej)

Liczba kobiet z potwierdzeniem wady/choroby ptodu na
podstawie wyniku badania inwazyjnego

data sporzadzenia

pieczec i podpis
Swiadczeniodawcy
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