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Terapie refundowane w Polsce, które wymagają badań genetycznych i 

immunohistochemicznych w kwalifikacji do leczenia

Rodzaj badania genetycznego i terapii Metoda 

badania

Liczba 

chorych 

badanych 

chorych

Badanie mutacji w genach KIT i PDGFRA w kwalifikacji chorych 

na GIST do terapii inhibitorami wielokinazowymi

Real-time

PCR

50

Badanie mutacji genu BRAF w kwalifikacji chorych na czerniaka 

do terapii inhibitorami BRAF i MEK.

Real-time

PCR

400

Badanie mutacji w genach KRAS, NRAS i BRAF w kwalifikacji 

chorych na zaawansowanego RJGiO do terapii przeciwciałami 

anty-EGFR.

Real-time

PCR

7000

Badanie mutacji w genach EGFR i BRAF oraz rearanżacji w 

genach ALK i ROS1 oraz ekspresji PD-L1 w kwalifikacji chorych 

na zaawansowanego NDRP do leczenia IKT EGFR, ALK i ROS1 

oraz anty-BRAF i anty-MEK oraz anty-PD-1/anty-PD-L1

Real-time

PCR, IHC, 

FISH, NGS

7000

Badanie mutacji w genach BRCA1 i BRCA2 w kwalifikacji 

chorych na raka jajnika inhibitorami PARP

NGS 200



Czas i liczby w kwalifikacji do innowacyjnych metod leczenia 

u chorych na niedrobnokomórkowego raka płuca 

 Czas życia nieleczonego chorego z zaawansowanym 4-6 miesięcy                               

rakiem płuca

 Czas życia chorego otrzymującego chemioterapię 12-16 miesięcy

 Czas życia chorego leczonego innowacyjnymi 20-50 miesięcy

metodami

 Liczba testów predykcyjnych koniecznych  4 testy

do przeprowadzenia u większości chorych (85%)                                                                                

w kwalifikacji do leczenia

 Liczba wszystkich badań w skali kraju 30 175 badań

 Preferowany czas diagnostyki (od podejrzenia   30 dni                                                             

choroby)

 Rzeczywisty czas diagnostyki 3-4 miesiące



Patomorfolog
Biolog 

molekularny

Dział 

ekonomiczno-

prawny

Torakochirurg

Narodowy 

Fundusz 

Zdrowia

Radiolog

Zespół wielodyscplinarny w diagnostyce i planowaniu terapii raka płuca

Pulmonolog

Onkolog 

(chemioterapeuta, 

radioterapeuta)

Czas wykonania diagnostyki 

genetycznej od powzięcia 

zamiaru jej przeprowadzenia do 

otrzymania wyniku zazwyczaj 

przekracza 2 tygodnie 

Prokuratura i 

Sąd



Materiał i jego przygotowanie do diagnostyki patomorfologicznej                

i molekularnej – materiał własny

http://www.google.pl/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&docid=GnrX3Gsj7zpIvM&tbnid=D6VmyfRVeIHkuM:&ved=0CAUQjRw&url=http://www.youtube.com/watch?v=OJbgWFt1jWg&ei=TQ_WU6CpA8T3O5KBgYAP&bvm=bv.71778758,d.bGE&psig=AFQjCNHkKtF_-Q5EkDNuAsnRrUv9LEuZXw&ust=1406623835346655
http://www.google.pl/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&docid=TV4Xo3alOE8VFM&tbnid=6tNTjYP4d9hMfM:&ved=0CAUQjRw&url=http://www.olympus.co.jp/jp/info/2009a/if090611awardj.jsp&ei=hw7WU-i6FsnfOv7UgPAO&bvm=bv.71778758,d.bGE&psig=AFQjCNGUvhOBXRfiHybVuKGZCIeoMfZLZA&ust=1406623713846478


55%

Wybór miejsca występowania komórek nowotworowych przez 

patomorfologa w kwalifikacji do badania genetycznego

Materiał własny: J. Pankowski, B. Jarosz P. Krawczyk



Raport NIK dotyczący 

sposobu wykonywania badań 

genetycznych u ludzi w Polsce





http://pkmp.org.pl/strona/deklaracja-programowa





Problemy w realizacji Zarządzenia Prezesa NFZ

Produkty do rozliczenia o nazwach: proste, złożone i zaawansowane badania genetyczne 

zawierają heterogenną grupę procedur (np. proste badanie genetyczne obejmuje 

sekwencjonowanie met. Sangera, proste badanie PCR, RQ-PCR, FISH z zastosowaniem 

jednej sondy i analizę kariotypu przy zastosowaniu jednej techniki prążkowej), których 

nie można w sposób jednolity wycenić (jednolitej wyceny całego produktu żądają 

szpitale rozpisując konkursy).

Badania molekularne są w ścisłym związku z badaniami patomorfologicznymi, które nie 

są refundowane ze środków publicznych. W związku z tym szpitale wymagają od 

podwykonawców wykonywania drogich procedur genetycznych w miejsce tańszych, ale 

nie refundowanych procedur patomorfologicznych.

Badanie genetyczne rearanżacji ALK metodą FISH powinno poprzedzać 

przesiewowe badanie IHC wykrywające ekspresję nieprawidłowego białka ALK (d 

1 stycznia 2019 badanie IHC może być jedynym badaniem kwalifikującym do 

terapii IKT ALK). 

Szpital będzie miał zwrócone pieniądze za badanie FISH, ale nie za badanie IHC. 





Problemy w realizacji Zarządzenia Prezesa NFZ

Problem z rozliczeniem procedur diagnostycznych u większości pacjentów:

Poszczególnych produktów z zakresu diagnostyki genetycznej (proste, złożone

i zaawansowane badanie genetyczne) nie można łączyć ze sobą.

Omawianego produktu nie można rozliczać łącznie z produktem z zakresu

badania genetyczne z katalogu ŚOK.

Materiał do badań genetycznych/molekularnych musi być pobrany w trakcie

hospitalizacji w oddziale udzielającym świadczeń (mającym kontrakt z NFZ) z

wymienionych zakresów, a badanie można rozliczyć w dacie hospitalizacji,

podczas której pobrano materiał do badania, nie wcześniej niż po otrzymaniu

jego wyniku (rozliczeniu podlega hospitalizacja, zgodnie z grupami JGP oraz

dodatkowo badanie genetyczne/molekularne w powiązaniu z tą hospitalizacją).

Możliwe jest rozliczenie w ramach Karty Diagnostyki i Leczenia 

Onkologicznego.





Lp. Kod produktu Nazwa produktu rozliczeniowego Wartość punktowa 

1 2 3 4

69 5.53.01.0005001 Podstawowe badanie genetyczne w 

chorobach nowotworowych

648,96

70 5.53.01.0005002 Złożone badanie genetyczne w 

chorobach nowotworowych

1297,92

71 5.53.01.0005003 Zaawansowane badanie genetyczne w 

chorobach nowotworowych

2433,60

Poziom finansowania badań genetycznych wg Załącznika 3 do 

Zarządzenia Nr 66/2018/DSOZ Prezesa NFZ 

Od 1 października 2107 r. powyższe wartości punktów mają znaczenie wyłącznie 

statystyczne (z wyjątkiem badań wykonanych na podstawie karty DiLO), ponieważ szpitale, 

w ramach podstawowego systemu zabezpieczenia finansowane są ryczałtem i liczba oraz 

„wartość” wykonanych procedur nie mają bezpośredniego wpływu na wysokość 

otrzymywanego przez szpital ryczałtu w danym roku. 

* przy wartości 1 punktu równej 1 zł.



Odsetek i liczba chorych spełniających kryteria udziału w programach lekowych z terapiami 

ukierunkowanymi molekularnie i immunoterapią, koszty badań patomorfologicznych i 

genetycznych oraz poziom refundacji tych badań przez NFZ na podstawie Zarządzenia Prezesa 

NFZ nr 66/2018  

Badany

czynnik

Liczba 

badanych 

chorych (liczba 

badań)

Liczba 

chorych z

kwalifikacją 

do leczenia

Odsetek 

chorych z

kwalifikacją 

do leczenia

Koszt 

jednego 

badania

Refundacja NFZ

Mutacja EGFR 5 000 425 8,5 % 450 zł 648,96 zł **

Ekspresja ALK 

met. IHC

4 575 225 4,5 % 250 zł Nie refundowane

Rearanżacja 

ALK met. FISH

4 350 225 4,5 % 500 zł 1297,92 zł ***

Rearanżacja 

ROS1 met. FISH

4 250 100 2 % 500 zł 1297,92 zł ****

Ekspresja PD-

L1 met. IHC

12 000 3 000 25 % 280 zł Nie refundowane

Razem: 30 175 3 750 40 % 1 980 zł* 648,96 zł lub 1 297,92 

zł

* Najczęściej (85% chorych) koszt realnie wykonanej diagnostyki będzie wynosił 1 480 zł

** Jeśli chory ma mutację genu EGFR

*** Jeśli chory miał dodatni wynik badania ekspresji ALK metodą IHC i wykonano badanie genu ALK metodą FISH

**** Refundacja dotyczy tylko jednego badania FISH (albo ALK albo ROS1)



1. Szpital musi posiadać kontrakt z NFZ na udzielanie świadczeń opieki zdrowotnej w

rodzaju leczenie szpitalne w co najmniej jednym z wymienionych zakresów.

2. Hospitalizacja pacjenta w jednym z ww. oddziałów musi być uzasadniona względami

medycznymi i właściwie udokumentowana.

3. Pacjent musi mieć rozpoznanie z zakresu wskazań wg ICD 10: C lub D.

4. Pacjent musi wyrazić zgodę na badanie genetyczne/molekularne.

5. Szpital posiada laboratorium genetyczne/molekularne lub umowę/umowy na wykonywanie

badań genetycznych/ molekularnych z laboratorium spełniającym kryteria określone w

Rozporządzeniu Ministra Zdrowia z dnia 19 sierpnia 2015 r., zmieniającym

rozporządzenie w sprawie standardów jakości dla medycznych laboratoriów

diagnostycznych i mikrobiologicznych oraz „Wytycznych dla laboratoriów genetycznych

nowotworów litych Komisji ds. Standaryzacji Badań Molekularnych w Onkologii przy

Konsultancie Krajowym w dziedzinie Genetyki Klinicznej”.

Warunki rozliczania badań genetycznych i molekularnych z 

Narodowym Funduszem Zdrowia



Problemy w realizacji Zarządzenia Prezesa NFZ

Wiele szpitali (tych nie posiadających własnych laboratoriów) nie podpisało

umów podwykonawstwa z laboratoriami genetycznymi ani nie rozpisała

konkursów na świadczenie usług genetycznych

Kryteria oceny ofert:

Posiadanie europejskiego certyfikatu udziału w zewnętrznej kontroli jakości

prowadzonych badań - niezbędny

Cena badania – 80%.

Czas wykonania badania i pozostała jakość świadczonych usług (jeśli są

uwzględnione) – 20%



Konieczność udziału laboratoriów genetycznych w zewnętrznej kontroli jakości 

prowadzonych badań wg modyfikacji zapisów programów lekowych z dnia 1 

stycznia 2019 roku  

http://onkologia-online.pl/info/show/4834,mz:_programy_lekowe_-_1_styczen_2019



Jakość badań genetycznych jest także regulowana w odrębnym dokumencie 

Obwieszczenie Ministra Zdrowia z dnia 13 września 2016 r. (Załącznik nr 

4). Procedury, które zapewniają utrzymanie jakości, obejmują:

Udział laboratoriów w zewnętrznej kontroli jakości badań (najczęściej 

płatnych), np. European Society of Pathology, EMQN, UKNEQAS i inne. 

Wykorzystanie przez laboratoria zestawów i aparatury dedykowanej do 

diagnostyki in vitro (ze znakiem CE-IVD);

Zapewnienie odpowiedniego personelu wykonującego genetyczne badania 

diagnostyczne (diagności laboratoryjni z odpowiednimi specjalizacjami, 

kierownik laboratorium musi posiadać specjalizację z laboratoryjnej genetyki 

medycznej).

Odpowiednie doświadczenie w wykonywaniu badań genetycznych.

Problemy w realizacji Zarządzenia Prezesa NFZ



Obwieszczenie Ministra Zdrowia z dnia  13.09.2016. Dz. U. 2016. , poz. 1665. 

Rozporządzenie Ministra Zdrowia z dnia 18.12.2017.  Dz. U. 2017. poz. 2435



3. Wymagania stawiane diagnostycznym laboratoriom genetycznym wykonującym badania 

mutacji genu EGFR i rearanżacji genu ALK

Rekomendacja A: Zasady funkcjonowania laboratoriów wykonujących diagnostykę genetycznych 

czynników predykcyjnych dla terapii ukierunkowanych molekularnie w chorobach nowotworowych muszą 

być zgodne z zapisami Ustawy z dnia 27 lipca 2001 roku o Diagnostyce Laboratoryjnej (wraz z 

późniejszymi zmianami) oraz Rozporządzeniem Ministra Zdrowia z dnia 11.09.2015 r. i Obwieszczeniem 

Ministra Zdrowia z dnia 13.09.2016 r. zmieniającym Rozporządzenie z 2009 r. w sprawie standardów 

jakości dla medycznych laboratoriów diagnostycznych i mikrobiologicznych (Załącznik nr 4). 

Laboratorium jest podmiotem 

wykonującym działalność 

leczniczą (RPWDL UW) i 

posiada rejestrację w ewidencji 

laboratoriów KRDL

Rozporządzenie Ministra  Zdrowia  z 21.01.2009.

Rozporządzenie Ministra  Zdrowia  z 3.03.2004. z późniejszymi poprawkami,  Dz. U.  2009 nr 22, poz. 128, załącznik 3

Dz. U.  2004 nr 43, poz. 408, Dz. U. 2006 nr 59, poz. 422, Dz. U. 2008 nr 53, poz. 324.

Rozporządzenie Ministra Zdrowia z dnia 11.09.2015

Obwieszczenie Ministra Zdrowia z dnia  13.09.2016. Dz. U. 2016. , poz. 1665. 

Rozporządzenie Ministra  Zdrowia  z 21.01.2009. Dz. U.  2009 nr 22, poz. 128 

Ustawa z dnia 27 lipca 2001 roku o diagnostyce  laboratoryjnej

http://kidl.org.pl/index.php


EQA – External Quality Assessment – zewnętrzna kontrola jakości  

Udział laboratorium w programie zewnętrznej oceny jakości wykonywanych badań jest oceną 

skuteczności danego laboratorium w prowadzeniu i wykonywaniu określonych badań

Zewnętrzne kontrole jakości prowadzone są przez różne organizacje, np.: 

European Molecular Genetics Quality Network – EMQN

European Society of Pathology – ESP

European Molecular Genetics Quality Network (EMQN) 

oraz European Society of Pathology (ESP) stworzyły dwa 

programy zewnętrznej kontroli jakości badań 

genetycznych w niedrobnokomórkowym raku płuca

http://lung.eqascheme.org/

https://www.emqn.org/



Laboratoria biorące udział w kontroli 

jakości ESP 2018 badania mutacji 

genu EGFR

http://lung.eqascheme.org/



https://www.emqn.org/

Laboratoria 

biorące udział w 

kontroli jakości 

EMQN 2018 

badania mutacji 

genu EGFR



Laboratoria biorące 

udział w kontroli 

jakości ESP 2018 

badania rearanżacji 

genu ROS1

http://lung.eqascheme.org/



Laboratoria biorące udział w 

kontroli jakości ESP 2018 badania 

ekspresji PD-L1

http://lung.eqascheme.org/



Polskie laboratoria biorące udział w kontroli jakości ESP 2018



Sporządzanie sprawozdań z badania genetycznego oznaczania mutacji genu EGFR

Zaleca się, aby sprawozdanie z badania genetycznego mutacji genu EGFR zawierało w

szczególności:

1) dane umożliwiające niewątpliwą identyfikację pacjenta; 

2) dane identyfikujące ośrodek zlecający badanie genetyczne oraz nazwisko lekarza onkologa lub 

pulmonologa zlecającego badanie; 

3) dane identyfikujące pracownię patomorfologii, w której przeprowadzono badanie patomorfologiczne 

oraz nazwisko wykonującego to badanie lekarza patomorfologa; 

4) numer preparatu skierowanego do badania genetycznego wraz z dokładnym rozpoznaniem 

patomorfologicznym i odsetkiem komórek nowotworowych zawartych w preparacie oraz wynikami 

badań immunohistochemicznych, jeżeli były przeprowadzane;

5) opis i czułość techniki wykorzystanej do oceny mutacji genu EGFR; 

6) wykaz badanych mutacji; 

7) opisową ocenę jakości wyizolowanego DNA; 

8) wynik badania genetycznego wraz z interpretacją kliniczną; 

9) datę otrzymania materiału i przeprowadzenia badania;

10) podpis diagnosty laboratoryjnego wykonującego oznaczenie oraz osoby autoryzującej wynik: 

diagnosty laboratoryjnego ze specjalizacją z laboratoryjnej genetyki medycznej, lekarza 

patomorfologa lub lekarza ze specjalizacją z genetyki klinicznej. 

11) Nie zaleca się, aby sprawozdanie z badania genetycznego zawierało szczegółowe sugestie odnośnie 

wyboru konkretnego leku ukierunkowanego molekularnie.



Zaliczenie badania kontroli jakości EMQN 2016



Błędy w sprawozdaniu z wyniku badania IHC ekspresji PD-L1 w kontroli 

jakości ESP 2018

http://lung.eqascheme.org/




