Warunki finansowania programu badan prenatalnych

I. Czeéé A.

1. Opis problemu zdrowotnego

W ostatnich latach wzrasta systematycznie $redni wiek kobiet rodzacych. Szacuje sie, ze
rodzace powyzej 35 roku zycia stanowig 8 - 10% ogdlnej liczby porodéw. Powyzej 35 roku zycia
wzrasta statystycznie istotnie, ryzyko wystapienia patologii ptodu uwarunkowanej aberracjg
chromosomalna.

Ryzyko populacyjne urodzenia dziecka z wadg wrodzong wynosi okoto 3 - 5%. Czes$c¢ z tych
wad dzieki diagnostyce obrazowej i biochemicznej mozliwa jest do rozpoznania we wczesnym okresie
cigzy (IiII trymestr cigzy). W przypadku, gdy nastepuje podejrzenie wady wskazane jest wykonanie
testu biochemicznego
i badania USG w celu oszacowania ryzyka wystapienia aberracji chromosomalnej. Kazdy przypadek
stwierdzonej patologii wymaga weryfikacji za pomoca 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 przygotowac 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 wspdtczesnymi mozliwosciami
diagnostyki prenatalnej stanowi podstawowy element profilaktyki wad rozwojowych i innych choréb
genetycznych.

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

Ze wzgledu na fakt, ze wspdiczesna diagnostyka prenatalna opiera sie
na analizie badan biochemicznych i niezwykle starannie przeprowadzanych badaniach USG, nalezy
dotozy¢ wszelkich staran, zeby byta prowadzona w sposob precyzyjny. Dlatego badania powinny by¢
wykonywane przez lekarzy posiadajacych odpowiednie, wysokie kwalifikacje do ich przeprowadzania.

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 doskonalenie systemu organizacyjnego badan prenatalnych w naszym kraju.

3. Tryb wiaczania do programu

W celu wigczenia do programu, wymagane jest skierowanie zawierajace informacje o
zaawansowaniu cigzy (wiek cigzy w tygodniach) oraz wskazaniach do objecia programem wraz z
opisem nieprawidtowosci i dotgczonymi wynikami badan potwierdzajacymi zasadnos$¢ skierowania do
programu, wystawione przez lekarza prowadzacego cigze.

4. Populacja, do ktorej skierowany jest program



Zgodnie z |.p. 4 zatacznika do rozporzadzenia Ministra Zdrowia z dnia 6 listopada 2013 r.
w sprawie $wiadczen gwarantowanych z zakresu programow zdrowotnych (Dz. U. poz 1505 z pdzn.
zm.).

5. Warunki finansowania swiadczen w poszczegolnych etapach realizacji programu
1) Badania nieinwazyjne w diagnostyce prenatalnej:

a) badanie USG ptodu wykonane zgodnie ze standardami FMF (Fetal Medicine Foundation)
przyjetymi przez Sekcje Ultrasonograficzng Polskiego Towarzystwa Ginekologicznego -
przewidzianymi dla tego badania. Finansowane jest pierwsze badanie USG wykonane
pomiedzy 11-a 13 (+6 dni) tygodniem cigzy, kiedy wymiar CRL wynosi 45 - 84 mm oraz
badanie USG wykonane 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:

- PAPP-A - osoczowe biatko cigzowe A,

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

- Estriol - wolny estriol;

c) komputerowa ocena ryzyka choroby ptodu na podstawie testéw przesiewowych zgodnie ze

standardami FMF;

2) podjecie decyzji o wigczeniu pacjentki do dalszych etapdéw postepowania diagnostycznego;

3) porada genetyczna obejmujgca w szczegdlnosci wywiad lekarski z uwzglednieniem wywiadu
genetycznego, ocene i interpretacje wynikéw wykonanych badan oraz decyzje, co do dalszego
postepowania (w przypadku wskazan medycznych skierowanie na badania inwazyjne po
wyrazeniu przez pacjentke zgody na ich wykonanie);

4) procedury inwazyjne w diagnostyce prenatalnej - pobranie materiatu do badan genetycznych

w drodze amniopunkcji, biopsji trofoblastu lub kordocentezy pod kontrolg USG;

5) badania genetyczne, ktére obejmujg w szczegdlnosci:

a) klasyczne badania cytogenetyczne (hodowle komdrkowga, wykonywanie preparatow do
analizy cytogenetycznej -techniki prazkowe, analize mikroskopowg chromosomodw,

b) cytogenetyczne badania molekularne (analize FISH -hybrydyzacja In situ z wykorzystaniem
fluorescenciji),

c) analize DNA w przypadkach mikroaberracji i chorob monogenowych.

W przypadku, kiedy konieczne jest wykonanie dalszej diagnostyki, niemieszczacej sie w ramach
programu, nalezy skierowa¢ $wiadczeniobiorce do os$rodka specjalistycznego realizujacego
odpowiedni rodzaj $wiadczen.

Swiadczeniodawca obowigzany jest do prowadzenia elektronicznej sprawozdawczosci realizacji
programu w systemie informatycznym udostepnionym przez Narodowy Fundusz Zdrowia.

W celu zwiekszenia dostepnosci do $wiadczen dopuszcza sie odrebne kontraktowanie swiadczen:
a) w dziedzinie potoznictwa i ginekologii: badania nieinwazyjne (USG, badania biochemiczne
i komputerowa ocena ryzyka choroby ptodu na podstawie testéw przesiewowych zgodnie ze
standardami FMF wraz z zaplanowaniem dalszego postepowania oraz pobranie materiatu do
badan genetycznych) oraz
b) w dziedzinie genetyki (tj. poradnictwo genetyczne i laboratoryjne badania genetyczne)

z zastrzezeniem obowigzku wspotpracy i wymiany informacji w procesie diagnozowania ciezarnej
oraz zachowania kolejnosci wykonywanych badan zgodnie ze standardami medycznymi.

6. Wskazniki monitorowania oczekiwanych efektow

1) liczba kobiet objetych programem w podziale na przyczyny witaczenia do programu;

2) liczba kobiet zakwalifikowanych do badania inwazyjnego na podstawie zwiekszonego ryzyka
wystgpienia wady lub choroby ptodu stwierdzonego w wyniku przeprowadzonego badania
przesiewowegdo (USG i biochemiczny test przesiewowy I lub II trymestru cigzy);



3) liczba kobiet zakwalifikowanych do badania inwazyjnego na podstawie zwiekszonego ryzyka
wystagpienia wady lub choroby ptodu wynikajacego z analizy historii choroby (wywiad genetyczny)

4) liczba wykonanych prenatalnych badan inwazyjnych;

5) liczba kobiet z potwierdzeniem wady ptodu w badaniu USG (bez procedury inwazyjnej);

6) liczba kobiet z potwierdzeniem wady lub choroby ptodu na podstawie wyniku badania
inwazyjnego.

II. Czeé¢ B.

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



