Zatacznik nr 4
do Zarzadzenia Nr 67/2011/DS0OZ

Prezesa Narodowego Funduszu Zdrowia z dnia 18 pazdziernika 2011 r.

OPIS PRZEDMIOTU UMOWY
Czes$¢ H - Opis swiadczenia
KOMPLEKSOWA DIAGNOSTYKA GENETYCZNA

Charakterystyka swiadczenia

1.1

nazwa swiadczenia

5.10.00.0000041 - kompleksowa diagnostyka genetyczna
choréb nowotworowych.

5.10.00.0000043 - kompleksowa diagnostyka genetyczna
chorob nienowotworowych z uwzglednieniem
cytogenetycznych badan molekularnych.

1.2

okreslenie i kody powigzanych ze
Swiadczeniem schorzen (wg ICD
10)

Badania materialu genetycznego metodami:

1) cytogenetyki klasycznej (prazki GTG, CBG, Ag-NOR,
QFQ, RBG);

2) technikg wysokiej rozdzielczosci (HRBT),

3) cytogenetyki molekularnej (FISH do chromosoméw
metafazowych i prometafazowych oraz do jader
interfazowych z sondami molekularnymi
centromerowymi, malujacymi, specyficznymi,
telomerowymi, Multicolor-FISH),

4) metodami biologii molekularnej (PCR i jej modyfikacje,
RFLP, SSCP, HD, sekwencjonowanie i inne) dobranymi
w zaleznosci od wielkosci i rodzaju mutacii,

5) inne badania dobrane w zaleznosci od wskazan
(biochemiczne, enzymatyczne, immunologiczne, EMG,
metody obrazowania i inne).

1.3

kryteria kwalifikacji chorych
wymagajacych udzielenia
Swiadczenia

Kompleksowa diagnostyka genetyczna choréb

nienowotworowych z uwzglednieniem cytogenetycznych

badan molekularnych dotyczy nastepujacych grup
pacjentow:

— zespoly aberracji chromosoméw autosomalnych (m.in.
Downa, Edwardsa, Patau, zespoty czesciowych delec;ji i
duplikacji autosoméw — tgcznie ponad 400 zespotow
spowodowanych duzym niezrownowazeniem materiatu
genetycznego w zakresie autosomoéw),

— zespoty mikrodelecji (m.in. Prader-Willi, Angelman, cri du
chat, Wolf-Hirschhorn, Miller-Dieker, CATCH22, Langer-
Giedion, siatkéwczak, Rubinstein-Taybi, Williams, WAGR
i inne — tacznie okoto 40 zespotdw),

— zaburzenia cielesno-ptciowe (m.in. zespot Klinefeltera i
Turnera oraz ich warianty, zaburzenia determinacji ptci,
wady rozwojowe narzgaddw piciowych, zaburzenia okresu
dojrzewania, pierwotny i wtdérny brak miesigczki,
hipogonadyzm),

— brak oczekiwanego prawidtowego rozwoju fizjologicznego
(np. niedobdér wzrostu i masy ciata, opdznienie rozwoju
psychoruchowego),

— izolowane wady rozwojowe o genetycznej etiologii
(matogtowie, wady serca i inne),

— zespotly wad rozwojowych (ponad 3000 sklasyfikowanych
zespotbw - w ogromnej wiekszosci o etiologii




genetycznej),

— uposledzenie umystowe — bez towarzyszacych zaburzen
lub jako czes$¢ zespotéw wad oraz choréb metabolicznych
(spowodowane aberracjami chromosomowymi,
rearanzacjami subtelomerowymi, uwarunkowane
jednogenowo lub wieloczynnikowo),

— autyzm, nadpobudliwo$¢, zaburzenia zachowania
mogace by¢ czescig zespotu genetycznego,

— genetycznie uwarunkowane wady rozwojowe i choroby
narzadu wzroku,

— dysplazje kostne (achondroplazja, hypochondroplazja,
pseudoachondroplazja, MED, SEDC, SEMDC, Marshall,
Stickler, diastrophic dwarfism, campomelic dwarfism,
metatrophic dwarfism, dysplazja obojczykowo-czaszkowa
i inne),

— mukowiscydoza i inne choroby genetyczne z zajeciem
uktadu oddechowego,

— choroby neurologiczne [ neurodegeneracyjne
uwarunkowane genetycznie (np. rdzeniowy zanik miesni
— wszystkie formy, opuszkowo-rdzeniowy zanik miesni,
ataksje rdzeniowo-mozdzkowe, ataksja Friedreicha,
choroba Charcot-Marie-Tooth, choroba Huntingtona i inne
choroby neurodegeneracyjne),

— choroby pierwotnie miesniowe o genetycznej etiologii
(dystrofie miesniowe Duchenne’a i Beckera, dystrofia
miotoniczna i inne genetycznie uwarunkowane choroby
miesni),

— zespoly z postepujacg czesciowa hipoplazjq Iub
hiperplazjg ciata,

— genetycznie uwarunkowane choroby skoéry (dysplazje
ektodermalne i inne),

— choroby serca o genetycznej etiologii (zespdét CATCH22,
zespot wydtuzonego QT, kardiomiopatie i inne),

— choroby spowodowane genetycznie uwarunkowanymi
defektami kolagenu i mutacjami w innych genach o
podobnej funkcji,

— choroby metaboliczne uwarunkowane genetycznie (dla
ktérych nie ma odrebnych poradni specjalistycznych),

— gtuchota uwarunkowana genetycznie,

— inne okre$lone choroby genetycznie uwarunkowane
(cytopatie mitochondrialne i inne),

— niepowodzenia rozrodu (brak ciazy, wrodzony brak
nasieniowodow, zaburzenia spermatogenezy, poronienia
nawykowe, wczesne obumarcia cigzy, porody martwe,
zgon dziecka w okresie perinatalnym).

Kompleksowa diagnostyka genetyczna choroéb

nowotworowych — nie mozna rozlicza¢ $wiadczen

wykonywanych ~w ramach Narodowego Programu

Zwalczenia Chorob Nowotworowych finansowanego przez

Ministra Zdrowia.

1.4

specyfikacja zasadniczych
procedur medycznych
wykonywanych w trakcie udzielania
Swiadczenia

wigczenie do panelu metod diagnostycznych takze
podstawowych technik biologii molekularnej, niezbednych w
diagnostyce chordb o podtozu dziedzicznym.




Warunki wykonania

Sredni czas udzielania swiadczenia

2.2

organizacja udzielania swiadczen

Zgodnie z art. 17 ustawy z 27 lipca 2001 r. o diagnostyce
laboratoryjnej (tekst jednolity Dz. U. z 2004 Nr 144, poz.
1529 z pdézn. zm.) laboratorium jest przedsiebiorstwem
podmiotu leczniczego. Laboratorium moze by¢ takze
jednostkg  organizacyjng  przedsiebiorstwa  podmiotu
leczniczego, instytutu badawczego albo uczelni medycznej.
Laboratorium, musi uzyska¢ wpis do rejestru wojewody oraz
wpis do ewidencji prowadzonej przez Krajowg Rade
Diagnostow Laboratoryjnych.

2.3

zakres dziedzin medycyny
uprawnionych do wykonania
Swiadczenia

— genetyka kliniczna, immunologia kliniczna




