Zatacznik do zarzadzenia Prezesa Funduszu nr %.si.12004

NFZ ’ NARODOWY FUNDUSZ ZDROWIA

SZCZEGOLOWE MATERIALY INFORMACYJNE
O PRZEDMIOCIE POSTEPOWANIA

W SPRAWIE ZAWARCIA UMOW O UDZIELANIE
SWIADCZEN OPIEKI ZDROWOTNEJ

w rodzaju: programy profilaktyczne i promocja zdrowia

w zakresie: program badan prenatalnych



Przedmiot zamowienia zostat okreslony zgodnie z nazwa i kodem okreslonym we Wspolnym
Stowniku Zamoéwien okreslonym w rozporzadzeniu nr 2195/2002 z dnia 5 listopada 2002 w sprawie
Wspdlnego Stownika Zamowien Publicznych Dz.U. WE L 340 z 16.12.2002/ oraz art. 141 ust. 4
ustawy z dnia 27 sierpnia 2004r. o $wiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych ze $rodkow

publicznych /Dz.U.nr 210 poz.2135/
O 85143000-3 Ustugi ambulatoryjne
O 85121200-5 Specjalistyczne usfugi medyczne

1. PRZEDMIOT POSTEPOWANIA
Przedmiotem postgpowania jest udzielanie swiadczen w rodzaju programy profilaktyczne

i promocja zdrowia, w zakresie ,,Program Badan prenatalnych”.

2. UZASADNIENIE POTRZEBY PROGRAMU

W ostatnich latach wzrasta systematycznie $redni wiek kobiet rodzacych. Szacuje sig, ze
rodzace powyzej 35 roku zycia stanowia 8 — 10% ogdélnej liczby porodow. Powyzej 35 r.z.
wzrasta statystycznie istotnie, ryzyko wystapienia patologii ptodu uwarunkowanej aberracja
chromosomalna.

Ryzyko populacyjne urodzenia dziecka z wada wrodzong wynosi okoto 3 - 5%. Czgs¢ z tych
wad dzigki diagnostyce obrazowej mozliwe jest do rozpoznania we wczesnym okresie cigzy
(I 1 II trymestr ciazy). Kazdy przypadek stwierdzonej patologii wymaga weryfikacji
za pomocg biochemicznych i genetycznych badan.

Okreslenie ryzyka wystapienia aberracji chromosomowych i wykrycie wielu wad

rozwojowych we wezesnym okresie cigzy pozwala na bezpieczne prowadzenie cigzy
1 umozliwia podj¢cie leczenia juz w czasie zycia ptodowego. Pozwala takze rodzicom dziecka
przygotowac si¢ do natychmiastowego wdrozenia specjalistycznej opieki medycznej po jego
urodzeniu,
Nalezy podkresli¢, ze rozwo) metod diagnostycznych biologii molekularnej i cytogenetyki
stwarza mozliwo$¢ wcezesnego prenatalnego rozpoznawania coraz wigkszej liczby chordb
dziedzicznych w rodzinach obcigzonych wysokim ryzykiem ich wyst¢powania (25%
i powyzej).

W przypadku cigz z grupy wysokiego ryzyka diagnostyka prenatalna jest

bezwzglgdnym  wskazaniem  medycznym. Poradnictwo  genetyczne  wzbogacone
wspofczesnymi  mozliwosciami diagnostyki prenatalnej stanowi podstawowy element
profilaktyki wad rozwojowych i innych choréb genetycznych. Poza wymiarem medycznym
ma istotne znaczenie spoteczne, psychologiczne i ekonomiczne.
Realizacja programu umozliwi stworzenie optymalnych warunkéw do przeprowadzania
badan prenatalnych co bedzie skutkowalo istotnym poprawieniem opieki nad kobietg
w okresie cigzy w naszym kraju. Oznacza¢ to bedzie jednoczesnie rozpoczecie procesu
standaryzacji opieki nad cigzarng zgodnie ze schematami obowigzujacymi w krajach Unii
Europejskiej.

Celem programu jest rowniez zapewnienie nowoczesnej, odpowiadajacej Swiatowym
standardom medycznym, diagnostyki chordb genetycznych w tych rodzinach, w ktorych
poradnictwo genetyczne wyposazone w narzedzie badawcze biologii molekularnej moze
spetia¢ funkcj¢ profilaktyczng wobec chorob o wysokim ryzyku powtérzenia. Badaniami
rzostatyby objete wszystkie przypadki i/lub rodziny z klinicznym podeirzeniem jednej z bada-
nych chorob, ustalonym w specjalistycznych placowkach stuzby zdrowia w kraju.



Program swoim zasiegiem obejmuje dla celéw poradnictwa genetycznego diagnostyke mole-
kularna takich chorob, jak:

mukowiscydoza (CF) — dziedziczenie autosomalne recesywne,

- fenyloketonuria (PKU) — dziedziczenie autosomalne recesywne,

- rdzeniowy zanik migéni (spinal muscular atrophy, SMA) — dziedziczenie autosomalne
recesywne,

- gluchota wrodzona — posta¢ autosomalna recesywna (nonsyndromic deafness, DFNB)

- zespot tamliwego chromosomu X (Fra X Syndrome) - kodominujace dziedziczenie
sprzgzone z plcig

- dystrofia migsniowa Duchenne’a i Beckera — dziedziczenie recesywne sprzgzone z
plcia

- siatkowczak ptodowy (retinoblastoma — RB) — nowotwér dziedziczny, autosomalnie
dominujacy

- wrodzony przerost kory nadnercza — dziedziczenie autosomalne recesywne
- wrodzone dysplazje kostne — o zréznicowanym dziedziczeniu (6 postaci)

- zespot Smith-Lemli-Opitza — dziedziczenie autosomalne recesywne

- choroba Huntingtona — dziedziczenie autosomalne dominujace

- zespoly uposledzenia umystowego i cech dysmorfii uwarunkowane aberracjami
regiondéw subtelomerowych (w 50% rodzinne) rozpoznawane metodami cytogenetyki
molekularnej.

We wszystkich wymienionych chorobach weryfikacja rozpoznania metodami molekularnymi
umozliwia rozpoznanie rodziny wysokiego ryzyka genetycznego, a takze identyfikacje
nosicieli mutacji genowych wsréd zdrowych czlonkéw rodziny chorego. Wynik badania
stanowi podstawe dla profilaktyki pierwotnej (poradnictwo genetyczne) oraz profilaktyki
wtornej (diagnostyka prenatalna).

Z praktycznego punktu widzenia choroby wrodzone mozna podzieli¢ na rodzinne 1 wyste-
pujace sporadycznie, cho¢ z genetycznego punktu widzenia liczba chorych w rodzinie jest
zdarzeniem losowym, zaleznym tylko od toku dziedziczenia choroby.
Tak zwane choroby rodzinne, mimo iz dotycza ograniczonej liczby rodzin, zazwyczaj przeka-
zywane sg potomstwu przez osoby zupelie zdrowe, bedace bezobjawowymi nosicielami
mutacji genowych lub chromosomowych. Fakt nosicielstwa nie wptywa w Zaden sposob na
stan ich zdrowia i czas przezycia, decyduje natomiast o wysokim ryzyku wystapienia choroby
u potomstwa. W wielu przypadkach rodziny te mogag by¢ zidentyfikowane jako rodziny
wysokiego ryzyka wylacznie poprzez ustalenie rozpoznania choroby dziedzicznej u jednego z
czlonkéw rodziny — probanta. Najezgsciej probantem jest dziecko, niekiedy zidentyfikowane
poprzez badania przesiewowe. Wsréd choréb wrodzonych wystepujacych sporadycznie
wiekszos¢ uwarunkowana jest takze genetycznie. Pojawiaja si¢ tez zazwyczaj w rodzinach, w
ktorych brak jest jakichkolwiek podstaw do wczesniejszej identyfikacji zwickszonego ryzyka.
Z powyzszego wynika, ze w wigkszosci przypadkoéw nie mozna przewidzie¢ pojawie-
nia si¢ pierwszego przypadku choroby genetycznej w rodzinie. Jej rozpoznanie natomiast jest
najczesciej podstawa rozpoznania rodziny wysokiego ryzyka genetycznego. Znaczy to, ze
ryzyko ponownego wystapienia choroby u kolejnego potomstwa wynosi zwykle 25%.
Wczesne i prawidiowe rozpoznanie choroby ma znaczenie zarowno dla ustalenia wlasciwego
postepowania leczniczego, jak tez dla zapewnienia rodzinie porady genetyczne;j.



3. CEL PROGRAMU
3.1. Cele glowne:
3.1.1. Umozliwienie wczesnej identyfikacji ryzyka wystapienia wad ptodu.
3.1.2. Zwiekszenie dostepnosci badan prenatalnych w Polsce.
3.2 Cele posrednie:
3.2.1. Opracowanie systemu organizacyjnego badan prenatalnych w naszym kraju.
3.2.2. Opracowanie algorytméw postepowania w nieinwazyjnych 1 inwazyjnych
badaniach prenatalnych.
3.2.3. Profilaktyka chorob dziedzicznych w rodzinach wysokiego ryzyka genetycznego

(badania molekularne i poradnictwo genetyczne).

4. POPULACJA OBJETA PROGRAMEM

4.1. Kobiety w cigzy od 35 roku zycia.

4.2. Kobiety w cigzy, u ktorych w poprzedniej ciazy stwierdzono aberracje chromosomalne
u ptodu.

4.3. Kobiety w ciazy, u ktorych stwierdza si¢ wystgpowanie strukturalnych aberracji
chromosomowych w rodzinie.

4.4 Kobiety w cigzy o znacznie zwigkszonym ryzyku urodzenia dziecka dotknigtego choroba
uwarunkowang monogenicznie lub wieloczynnikowo.

4.5.Kobiety w ciazy, u ktorych w obecnej ciazy stwierdzono nieprawidlowe stezenie
biochemicznych markerow dobrostanu cigzy lub nieprawidtowy wynik badania USG.

4.6. Osoby z rodzin wysokiego ryzyka genetycznego.

5. ZAKRES SWIADCZEN BEDACYCH PRZEDMIOTEM POSTEPOWANIA

5.1. Porada genetyczna:
5.1.1. Wywiady lekarskie z uwzglednieniem wywiadu genetycznego.
5.1.2. Decyzja o wlaczeniu pacjentki do dalszych etapéw postepowania
diagnostycznego.

5.2. Badania nieinwazyjne:
5.2.1. Badanie USG ptodu wykonane zgodnie ze standardami Sekcji USG Polskiego
Towarzystwa Ginekologicznego — przewidzianych dla ultrasonograticznego badania
genetycznego.

5.2.2. Badania biochemiczne (oznaczenia w surowicy krwi).



5.2.2.1. PAPP-A — osoczowe biatko cigzowe A.
5.2.2.2. AFP — alfa fetoproteina.
5.2.2.3. B-hCG - wolna gonadotropina kosmowkowa (podjednostka beta)
5.2.2.4. Estriol — wolny estriol.
5.2.2.5. Inhibina A.
5.3. Procedury inwazyjne w diagnostyce prenatalne;.
5.3.1. Biopsja trofoblastu.
Termin wykonania: 10 — 12 tydzien cigzy. Wykonywane pod kontrola USG w celu
pobrania fragmentu kosmoéwki w badaniach genetycznych.
5.3.2. Amniopunkcja.
Termin wykonania 13 — 18 tydzien cigzy. Wykonywane pod kontrola USG w celu
uzyskania pltynu-owodniowego zawierajacego komorki plodu. Uzyskany material
poddawany jest badaniom biochemicznym i cytogenetycznym.
5.3.3. Kordocenteza
Wykonywana w wyselekcjonowanych przypadkach zwykle po 18 tygodniu cigzy.
Celem badania jest uzyskanie krwi plodu dla przeprowadzenia badan
cytogenetycznych.
5.4. Badanie cytogenetyczne.
Badania genetyczne obejmuja:
- hodowle komorkowa,
- wykonywanie preparatow do analizy cytogenetycznej (techniki prazkowe),
- analiz¢ mikroskopowa kariotypu,
- analiz¢ FISH (hybrydyzacja In situ z wykorzystaniem fluorescencji),
- analiz¢ DNA w przypadkach chor6b monogenicznych,
- cytogenetyczne badania molekularne.

5.5. Komputerowa ocena ryzyka choroby ptodu na podstawie testow przesiewowych.

Terminy oznaczen w/w badan zgodnie ze schematami stanowigcymi zatacznik nr 1 i nr 2

do niniejszych materialéw informacyjnych.

Nalezy podkresli¢, ze wysoka czutos¢ badan biochemicznych osigga si¢ przy zastosowaniu
kombinacji oznaczen okreslanych jako — test podwojny, test potrdjny, test potréjny + inhibina

A. Obecnie poza testami potrojnymi i poczwoérnymi (trzy lub cztery markery) stosuje sie



rozne odmiany tzw. testow zintegrowanych. Do oznaczen biochemicznych dodaje sig¢
parametry pochodzace z badan ultrasonograficznych:
- przeziernos¢ karkowa — NT (nuchal translucency)
- ocena obecnosci kosci nosowej — NB (nasal bone)
- dtugosc kosci udowej (fermur lenght).

Testy zintegrowane dajg najwyzsza czulos¢ i najmniejszy odsetek wynikéw falszywie
dodatnich.
Jeden ze swiatowych ekspertow w zakresie badan prenatalnych - Kypros Nicolaides podaje,
ze test oparty na badaniach biochemicznych PAPP-A, free B-hCG i pomiarze
ultrasonograficznym przeziernosci karkowej (NT) oraz wizualizacji kosci nosowej (NB), przy
kryterium wynikéw fatszywie pozytywnych na poziomie 5% czulo$¢ wykrywania trisomii 21

wynosi 97%, natomiast przy 0,5% wynikow falszywie dodatnich czutos¢ wynosi 90,5%.

6. SYSTEM FINANSOWANIA SWIADCZEN

6.1. Do finansowania Swiadczenn w ramach — ,,Programu badan prenatalnych”, stosuje sig-
okreslony w ,,Warunkach udzielania $wiadczen opieki zdrowotnej”, stanowiacych zatacznik
nr 2 do umowy - ,.System finansowania swiadczen, dla ktérych okreslono ceng jednostkowa”.
6.2. Jednostka rozliczeniowa dla kontraktowanych przez Fundusz swiadczen w tym zakresie
jest punkt rozliczeniowy.

6.3. Wszystkie swiadczenia w programie badan prenatalnych wycenione sa punktowo, ich

wartosci przedstawione sg w tabeli ponize;.

L.p. Nazwa Swiadczenia Wagxé%g;g: itgwa
1 | Porada genetyczna 4
2 | Badania biochemiczne - AFP 7
3 | Badania biochemiczne - PAP P-A 16
4 | Badania biochemiczne - B-HCG 5
5 | Badania biochemiczne - Estriol 5
6 |Badania biochemiczne - Inhibina - A 12

Badania cytogenetyczne obejmujace
7 I molekularng i biochemiczna ocene materiatu 120
ptodowego
8 | Badanie ultrasonograficzne — genetyczne 30
9 | Amniopunkcja 30

10 | Biopsja trofoblastu 30
11 | Kordocenteza 30
12 ; Diagnostyka molekularna mukowiscydozy 77




o . Warto$¢ punktowa

L.p. Nazwa swiadczenia swiadezenia

13 Diagnostyka molekularna fenyloketonurii i 47
hiperfenyloalaninemii

14 Diagnostyka molekularna zespoiu tamliwego 25
chromosomu X
Diagnostyka  molekularna  rdzeniowego

15 |zaniku miesni (SMA - choroba Werdnig- 20
Hoffmana)

716 Diagnostyka molekularna recesywnej 19

postaci gluchoty wrodzone;j

17 Diagnostyka molekularna dystrofii 43
mie$niowej Duchenne'a i Beckera

18 Diagnostyka molekularna choroby 19
Friedreicha

19 Diagnostyka  molekularna  wrodzonych 31
dysplazji kostnych
Diagnostyka  molekularna  wrodzonego

20 przerostu kory nadnercza (zespot 125
nadnerczowo-piciowy, deficyt 21-
hydroksylazy steroidowe;j)
Diagnostyka molekularna zlozonych

21 aberracji chromosomowych oraz zespotow 250
mikrodelecji w przypadkach upo$ledzenia
umystowego

29 Diagnostyka molekularna zespotu Smitha, 68
Lemliego i Opitza (SLO)

23 Diagnostyka molekularna  siatkéwczaka 91
ptodowego - retinoblastoma (RB)

24 Diagnostyka molekularna choroby 21
Huntingtona (HT)

6.4. Kwota zobowigzania w umowie stanowi iloczyn ceny jednostkowej i liczby punktow.

6.5. Rozliczenie nastgpuje narastajaco w czasie trwania umowy przy zalozeniu, Zze okresem
sprawozdawczym jest 1 miesiac kalendarzowy.

6.6. W ceng jednostkowa wliczony jest koszt ewentualnego powtdrzenia badania z powoddw

technicznych.

7. WYMAGANIA SZCZEGOLNE DLA OFERENTOW

7.1. Do realizacji programu przystapi¢ moga $wiadczeniodawcy posiadajacy doswiadczenie w
zakresie diagnostyki prenatalnej oraz wyposazeni w aparatur¢ umozliwiajaca wykonanie
okreslonej liczby procedur, ktorzy otrzymali rekomendacj¢ Konsultantow Wojewddzkich w
zakresie potoznictwa i ginekologii, a zaktady genetyki odnos$nie jako$ci badan prenatalnych.

7.2. Preferowani s S$wiadczeniodawcy posiadajacy rekomendacj¢ Zespotu do spraw

opracowania zasad badan prenatalnych powotanego przez Ministra Zdrowia.



7.3. Swiadczeniodawcy przystepujacy do postepowania musza spetnia¢ wymagania okreslone
w obowiazujacych przepisach, w szczegdlnosci w:
7.3.1. rozporzadzeniu Ministra Zdrowia i Opieki Spotecznej z dnia 21 wrzesnia 1992 r. W
sprawie wymagan, jakim powinny odpowiada¢ pod wzgledem fachowym i sanitarnym
pomieszczenia i urzadzenia zakladu opieki zdrowotnej (Dz. U. Nr 74, poz.366 z pézn.
zm.) — w odniesieniu do zaktadow opieki zdrowotnej;
7.3.2. rozporzadzeniu Ministra Zdrowia z dnia 9 marca 2000 r. w sprawie wymagan,
jakim powinny odpowiada¢ pomieszczenia, urzadzenia i sprzet medyczny, stuzgce
wykonywaniu indywidualnej praktyki lekarskiej, indywidualnej specjalistycznej praktyki
lekarskiej 1 grupowej praktyki lekarskiej (Dz. U. Nr 20, poz.254) — w odniesieniu do
praktyk lekarskich;
7.3.3. rozporzadzeniu Ministra Zdrowia z dnia—11 wrzesnia 2003 r. w sprawie
szczegotowych warunkdéw bezpiecznej pracy z aparatami rentgenowskimi o energii
promieniowania do 300 keV stosowanymi w celach medycznych (Dz. U. Nr 173, poz.
1681);
7.3.4. rozporzadzeniu Ministra Zdrowia z dnia 24 grudnia 2002 r. w sprawie warunkow
bezpiecznego stosowania promieniowania jonizujacego w celach medycznych oraz
sposobu wykonywania kontroli wewngtrznej nad przestrzeganiem tych warunkow (Dz. U.

Nr 241, poz. 2098).

7.4. WYMAGANIA W ZAKRESIE KWALIFIKACJI PERSONELU I APARATURY

7.4.1. Jednostki pionu polozniczego:
7.4.1.1. W zakresie badan USG
- pracownia wykonujgca badania USG powinna posiada¢ rekomendacj¢ Sekcji USG
Polskiego Towarzystwa Ginekologicznego, zatrudnia¢ powinna przynajmniej dwoch
lekarzy ginekologow posiadajacych certyfikaty sekcji USG Polskiego Towarzystwa
Ginekologicznego w tym co najmniej jeden powinien byé przeszkolony w zakresie
wykonywania ultrasonograficznych badan genetycznych;
- aparat ultrasonograficzny wyposazony w dwie glowice: convex przezbrzuszny 3,5 — 5(6)
MHz i glowice przezpochwowa 7 — 9)\(10) MHz, umozZliwiajacy uzyskiwanie
powigkszen ogladanego obrazu minimum 75% oraz pomiar odleglosci w krokach 0,1

mm, umozliwiajacy takze stosowanie techniki kolorowego Dopplera.



- komputer wraz z oprogramowaniem umozliwiajacym kalkulacj¢ ryzyka wedlug FMF
(Fetal Medical Foundation).
7.4.1.2. W zakresie badan biochemicznych - mozliwos¢ pobierania krwi w celu
przeprowadzenia zakreslonych programem badan.
7.4.1.3. W zakresie badan diagnostyki inwazyjnej

- mozliwo$¢ 1 umiejetnosé wykonywania biopsji trofoblastu, amniopunkcji 1 kordocentezy.

7.4.2. Jednostki pionu genetycznego
7.4.2.1. Poradnia genetyczna, zatrudniajaca co najmniej jednego specjalist¢ w zakresie
genetyki kliniczne;.
7.4.2.2. Pracownia genetyczna, zatrudniajaca co najmniej jednego specjaliste w zakresie
genetyki klinicznej z zapleczem techaicznym umozliwiajacym wykonywanie badan:

- hodowla komérkowa,

- wykonywanie preparatow do analizy cytogenetycznej (techniki prazkowe),

- analiza mikroskopowa kariotypu,

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

- badanie DNA w przypadkach choréb monogenicznych,

- petna biochemia badania ptynu owodniowego.
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