Agencja Oceny Technologii Medycznych

Opinia
Prezesa Agencji Oceny technologii Medycznych
nr 104/2014 z dnia 2 czerwca 2014 r.
o projekcie programu ,,Program identyfikacji genetycznej
oraz profilaktyki genetycznej zotnierzy i pracownikow
resortu Obrony Narodowej”

Po zapoznaniu sie z opinig Rady Przejrzystosci opiniuje negatywnie projekt programu
zdrowotnego ,Program identyfikacji genetycznej oraz profilaktyki genetycznej Zzotnierzy
i pracownikéw resortu Obrony Narodowe]” realizowany przez Ministerstwo Obrony
Narodowej, zwitaszcza w jego czesci dotyczacej przeprowadzania testéw genetycznych
o charakterze prognostycznym pod katem wybranych, powszechnie wystepujacych choréb
nabytych. Za wskazaniami Rady Przejrzystosci uwazam jednoczesnie, ze wskazana
i uzasadniona jest identyfikacja genetyczna poszczegdlnych oséb (zotnierzy i pracownikéw
resortu Obrony Narodowej), w obliczu przewidywanych zagrozen, ale watpliwosci budzi czy
powinna dobywac sie w ramach programu zdrowotnego.

Uzasadnienie

Program nie zostat opisany zgodnie ze schematem programu zdrowotnego
opracowanym przez AOTM. Cho¢ uwzglednia dostepnos$¢ do Swiadczen w zakresie
przeprowadzenia testéw genetycznych, to pozbawiony jest opisu dostepnosci do swiadczen
profilaktycznych skierowanych na wymienione w problemie zdrowotnym schorzenia.

Oczekiwane efekty nie sg zwigzane z przeprowadzeniem interwencji majacej na celu
zminimalizowanie zagrozenia zdrowotnego wywotanego obcigzeniem genetycznym. Nie
wskazujg takze na koniecznosci oceny stanu zdrowia pacjenta po przeprowadzeniu
konsultacji i okreslenia skutecznosci w zakresie profilaktyki.

Zaprezentowana w projekcie ,analiza merytoryczna i finansowa” (str. 4 Programu)
oparta na poprzedniej edycji Programu, w latach 2007-2013, nie zawiera zadnych istotnych
danych poza liczbg przeprowadzonych testéw genetycznych i/lub probek jedynie
zabezpieczonych do badan. Zbadano lub pobrano materiat do badan od ponad 30 000 oséb,
przeprowadzono ponad 300 tys. ,oznaczen”, za kwote blisko 40 min ztotych bez podania
zbiorczo wynikéw tych badan. W budzecie Programu na lata 2014-2018 nie okreslono
kosztéw utworzenia i utrzymania Pracowni realizujgcych testy, kosztéw utrzymania
»W gotowosci wyjazdowej, dla potrzeb wojska, mobilnego, specjalistycznego zespotu
lekarskiego, zdolnego do identyfikacji zwtok, badania $ladéw i wspétdziatania z organami
Scigania i wymiaru sprawiedliwosci...”, kosztéw szkolenia i ,uzyskiwania certyfikatow” przez
osoby wykonujgce testy.

Podano liczbe blisko 19 tys. oséb, u ktérych wykonano ”identyfikacje genetyczng
metodg genotypowania DNA z okresleniem do 18 loci”. Nie podano szczegétow
metodycznych oraz sposobu przechowywania i zabezpieczenia danych osobowych
i genetycznych oséb poddanych testom. Nie okreslono réowniez zasad oraz kosztow walidacji
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klinicznej i laboratoryjnej stosowanych metod diagnostycznych w odniesieniu do kazdej
z badanych cech lub choréb. Jesli mowa o zabezpieczeniu do badan liczonych
w tysigcach prébek materiatu biologicznego pochodzacego od czesci oséb objetych
Programem, to istotnym skfadnikiem kosztéw byto i bedzie zapewne odpowiednie
biobankowanie tych prébek z przestrzeganiem takie w tym zakresie szeregu zasad
merytorycznych i formalno-prawnych. Nie ma na ten temat zadnej wzmianki.

Niezaleznie od zatozern merytorycznych Programu, w kontekscie podstawowych praw
cztowieka wobec nakazowego trybu przystepowania zotnierzy do Programu, musi by¢
rozpatrywany zapis, ze ,,dodatkowym walorem wykonywanych badan sg wartosci poznawcze
(naukowe) [przeprowadzanych testow] o charakterze populacyjnym”. W projekcie Programu
nie ma zadnej wzmianki o trybie uzyskiwania od Zotnierzy zgody na przeprowadzenie testéw
genetycznych, czy to w kontekscie identyfikacji oséb (jak wyzej) czy w kontekscie testéw pod
katem predyspozycji do wybranych choréb nabytych. Zgoda, zaréwno na udziat w testach dla
celéw zdrowotnych jak iw testach dla celdw naukowych, wymaga odpowiedniego
skonstruowania oraz przekazania informacji dotyczacej istoty planowanych testéow, albo
w ramach poradnictwa genetycznego, albo w oparciu o szczegétowy protokét
zaakceptowany przez odpowiednig komisje (bio)etyczna.

Proces przekazywania informacji oraz uzyskiwania zgody od osoby badanej powinien
uwzglednia¢ mozliwos¢ wycofania sie z badan bez podania przyczyn i bez negatywnych
skutkéw czy konsekwencji dla osoby badanej, jak i jej prawo (potencjalnego pacjenta) do
niewiedzy na temat wyniku przeprowadzonego testu. Nie przewidujgcy ,wykluczen” tryb
rekrutacji zotnierzy do badan tamie te podstawowe zasady, co jest nieprawidtowe w czesci
Programu dotyczgcej testow genetycznych dla celéw zdrowotnych lub ich aspektu
naukowego.

Europejska Konwencja Biomedyczna oraz inne dokumenty tego typu zwracajg uwage
na koniecznos¢ szczegdlnej ochrony interesdw wtasnie takich grup badanych oséb, w tym
stuzb mundurowych, ktére ze wzgledu na réznego typu zaleznosci stuzbowe lub zaleznosci
innego typu, mogy by¢ poddane szczegdlnej presji przy wyrazaniu zgody na udziat
w badaniach. W projekcie Programu nalezy zatem odnie$¢ sie do tego zagadnienia
ze szczegblng uwaga. Jest to istotne wobec niejasnego zapisu, ze ,dodatkowo informacje
dotyczace uczestnictwa w Programie umieszczone zostang na stronie internetowej
Inspektoratu Wojskowej Stuzby Zdrowia (komorki organizacyjnej Ministerstwa Obrony
Narodowej wtasciwej do spraw zdrowia)”, co mozna rozumiec¢ jako wywieranie dodatkowej
presji na zotnierzy w ramach <Trybu ,,zapraszania” do Programu> (str. 16 Programu).

Kolejnym niedociggnieciem Programu jest brak jakiejkolwiek wzmianki
o poradnictwie genetycznym przed i po wykonaniu testéw genetycznych dla celow
zdrowotnych, szczegdlnie wobec ich matej wartosci merytorycznej i w kontekscie
oszacowania wielkosci ryzyka wystgpienia chordb, pod katem ktdérych testy te sa
wykonywane. Poradnictwo genetyczne w przypadkach wykonywania testow genetycznych
dla celow zdrowotnych jest wymogiem formalnym, merytorycznym i etycznym. Jest
elementem dobrej praktyki lekarskiej i laboratoryjnej. Jest to jeden z kanondéw wspdtczesnej
wiedzy z zakresu genetyki kliniczne;j.

Zastrzezenia dotyczg takze listy badanych markeréw molekularnych w grupie
wybranych choréb nabytych uwzglednionych w Programie. Kazda z tych choréb mogtaby by¢
przedmiotem obszernego opracowania analitycznego w miejsce zbiorczo opisanego
problemu zdrowotnego, zwtaszcza w kontek$cie zasadnosci przeprowadzania testéw
genetycznych w kazdej z tych chordb. Nie okreslono réwniez kryteriow witgczenia lub
wyfaczenia z badan poszczegdlnych grup zotnierzy chociazby w oparciu o kryteria wieku lub
pfci czy tez dodatkowe czynniki ryzyka.

2/13



Opinia Prezesa AOTM nr 104/2014 z dnia 2 czerwca 2014 r.

Generalnie mozna uznaé, ze przy braku mocnych dowoddédw naukowych
uzasadniajgcych ich wykonywanie, proponowane testy nie sg w zasadzie rekomendowane
przez zadne towarzystwa naukowe, ani organizacje lub instytucje miedzynarodowe
dziatajgce w obszarze ochrony zdrowia, z punktu widzenia uzaleznienia od ich wynikoéw zasad
postepowania w ramach indywidualnej profilaktyki zdrowotne;j.

Wrecz przeciwnie — testy tego typu mogg przyczyni¢ sie do nadmiernej medykalizacji
zycia, spotecznego czyli na przyktad wykluczenia osoby, u ktdorej wynik testu moze
wskazywaé na ryzyko wystgpienia choroby bez wzgledu na warto$¢ merytoryczng testu
i odwrotnie. Moze dojs¢ do zaniechania zasad profilaktyki zdrowotnej przez osobe pozornie
,uspokojong” wynikiem testu, u ktérej badany marker (cecha, polimorfizm) nie wystepuje,
z mozliwym wéwczas fatalnym skutkiem zaniechan takich dziatan, zwtaszcza przy braku
odpowiedniego poradnictwa genetycznego, o czym wspomniano wyzej. Jednym
z przyktadow moga by¢ planowane w Programie badania wybranych typow polimorfizmoéw
pod katem ryzyka wystgpienia raka ptuc, podczas gdy wyniki takich badan maja dziesigtki
razy mniejszg warto$¢ predykcyjng w stosunku do faktu palenia tytoniu i tylko ten sam fakt
potwierdzony w wywiadzie moze i powinien byé podstawg do odpowiednich dziatan
profilaktycznych nie tylko o charakterze medycznym, lecz takze w zakresie edukacji
prozdrowotnej, niezaleznie od tego czy jakis typ polimorfizmu zostat stwierdzony u osoby
badanej lub nie. Podobnie jest w przypadkach praktycznie wszystkich zaproponowanych
w Programie markeréw molekularnych. Ich badania moga mie¢ znaczenie poznawcze
z populacyjnego punktu widzenia, w badaniach epidemiologicznych, majacych na celu
docelowe okreslenie potencjalnej skali jakiegos problemu zdrowotnego.

Niektore z markeréw mogg poprzez analize sprzezen by¢ wykorzystane do
poszukiwania gendw kandydackich istotnych dla zrozumienia etiopatogenezy
poszczegdlnych choréb. Czes¢ z nich moze miec zastosowanie dla oceny rodzinnego ryzyka
wystgpienia choroby, pod warunkiem zidentyfikowania takiej rodziny i okreslenia wéwczas
odpowiednich kryteriow wtaczenia konkretnych cztonkéw rodziny do badan. Wybrane
markery niekiedy mogg stuzy¢ réwniez dla celéw okreslenia indywidualnej podatnosci na
konkretny lek. Ale nie takie cele zatozono w Programie. Nie okreslono tez zakresu
rzeczywistych interwencji medycznych lub szeroko pojetych dziatan profilaktycznych
w odniesieniu do o0séb z potwierdzonym typem polimorfizmu. Nie podano rzeczywistych
zasad postepowania profilaktycznego w chorobach wymienionych w Programie,
z uwzglednieniem badania podmiotowego i przedmiotowego, badan biochemicznych,
diagnostyki obrazowej itp. Zapisy dotyczace zalecanych schematdw postepowania w tym
zakresie, albo nie uwzgledniaja w ogdle obowigzujgcych rekomendacji, albo majg znaczny
stopien ogodlnosci. Nie sg opisane szczegdty akcji informacyjnej i edukacyjnej, ani tez nie
sprecyzowano jej kosztow.

Warto zauwazyé, ze w Programie mozna wyodrebni¢ dwie jego czesSci. Czesc
pierwsza, dotyczgca ,przygotowania i zabezpieczenia materiatu genetycznego w celu
mozliwosci szybkiego opracowania profilu zgodnosci tkankowej”, pod katem identyfikacji
genetycznej osob lub probek materiatu biologicznego, w odniesieniu do Zotnierzy udajacych
sie na misje wojskowe, nie budzi zastrzezen co do sensu takich dziatan w obliczu zagrozen,
z jakimi zotnierze ci mogg mieé¢ do czynienia. Druga czes¢ Programu dotyczy ,prowadzenia
badan genetycznych majgcych nacelu identyfikacje predyspozycji genetycznych do
zachorowan na choroby uktadu sercowo-naczyniowego, cukrzycy, [oraz] niektérych chordb
nowotworowych”, ktéra budzi najwiecej zastrzezen zaréwno Rady Przejrzystosci jak i Prezesa
AOTM.
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Przedmiot opinii

Przedmiotem opinii jest program zdrowotny Ministra Obrony Narodowej w zakresie
identyfikacji genetycznej oraz profilaktyki genetycznej zotnierzy i pracownikéw resortu
Obrony Narodowej, ktérego nadrzednym celem jest objecie kompleksowymi badaniami
genetycznymi zotnierzy Sit Zbrojnych Rzeczpospolitej Polskiej i pracownikéw resortu Obrony
Narodowej w kierunku identyfikacji predyspozycji genetycznych do niektdérych schorzen oraz
zabezpieczenie materiatu genetycznego. Program ma by¢ realizowany w latach 2014-2018.
Catkowity koszt realizacji programu zostat oszacowany na kwote 35.000.000 ztotych.

Problem zdrowotny

Problem zdrowotny dotyczy dwéch aspektéw zastosowania badania genetycznego:
identyfikacji dawcy, oceny zgodnosci tkankowej i profilaktyki pierwotnej, majacej na celu
zapobieganie chorobom z zakresu zaburzen uktadu sercowo-naczyniowego, cukrzycy oraz
wybranych nowotworodw (raka ptuca, raka prostaty, raka jelita grubego).

W przewazajgcej wiekszosci choroby uktadu sercowo-naczyniowego, cukrzyca,
choroby nowotworowe sg chorobami o podtozu wieloczynnikowym, gdzie zaréwno czynniki
genetyczne okreslane, jako predyspozycje genetyczne, jak réwniez czynnik nie genetyczne
majg wptyw na stan zdrowia danej osoby. Zmiany genetyczne okreslane, jako predyspozycje
genetyczne nie warunkujg wystgpienia objawéw chorobowych. Pojedynczy wariant
genetyczny moze predysponowac (nie warunkowac) do zwykle niewielkiego podwyzszenia
ryzyka zachorowania, natomiast kumulacja kilku okreslonych zmian, ich charakter i interakcja
z czynnikami zewnetrznymi podwyzsza ryzyko, zaleznie od ilosci i rodzaju tych zmian. Nalezy
podkresli¢, ze do wystgpienia objawéw chorobowych u nosicieli predyspozycji genetycznych
dochodzi najczesciej na skutek zadziatania dodatkowych czynnikéw zewnetrznych
okreslanych, jako czynniki ryzyka. Ogromny wptyw majg toczace sie procesy zapalne,
zaburzenia hormonalne, poziom lipidédw, niedobdr lub nadmiar substancji istotnych dla
funkcjonowania komorki i organizmu czy pte¢. Niezwykle istotny jest przewlekty stres
towarzyszacy zotnierzowi nieustannie, nieregularny tryb zycia, brak aktywnosci fizycznej,
konieczno$¢ zmian miejsca pobytu, otyto$é, nieodpowiednia dieta, palenie tytoniu,
naduzywanie alkoholu, warunki klimatyczne itp.

Choroby o podtozu wieloczynnikowym stanowig potencjalng grupe, wobec ktoérych
mozliwa jest prewencja i profilaktyka np. poprzez identyfikacje i eliminowanie lub redukcje
czynnikow Srodowiskowych wyzwalajacych te predyspozycje. Wczesna diagnostyka zmian
i poznanie zaleznosci pomaga minimalizowac¢ wystgpienie objawdw chorobowych a wielu
wypadkach nawet zapobiegaé chorobom i/lub ich konsekwencjom a takze ustali¢ przyczyny
choroby oraz pozwala w dalszym etapie na planowanie odpowiednie] terapii.

Alternatywne $wiadczenia

Nie zidentyfikowano alternatywnych swiadczerh w zakresie profilaktyki genetycznej
i identyfikacji genetycznej. Nie jest znany zakres Swiadczen finansowanych z budzetu
Ministra Obrony Narodowej. Niemniej, profilaktyka chorob objetych problemem
zdrowotnym, ze wzgledu na ich powszechnos¢ zostata opracowana zgodnie z wytycznymi
i rekomendacjami krajowymi i miedzynarodowymi.

W Polsce realizowany jest Program Profilaktyki Choréb Uktadu Krgzenia finansowany
ze Srodkow Narodowego Funduszu Zdrowia, ktérego gtdwnym celem jest obnizenie o ok. 20
% zachorowalnosci i umieralnosci z powodu choréb uktadu krgzenia populacji objetej
programem poprzez wczesne wykrywanie, redukcje wystepowania natezenia czynnikow
ryzyka.
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Cele posrednie obejmuja:
» zwiekszenie wykrywalnosci i skutecznosci leczenia chordéb uktadu krazenia,

e wczesng identyfikacje oséb z podwyzszonym ryzykiem chordéb uktadu krazenia,

e promocje zdrowego stylu zycia: niepalenia, prawidtowego odzywiania sie, aktywnosci
fizycznej.

Dostepne w ramach Program Profilaktyki Choréb Uktadu Krazenia (PPCHUK)
Swiadczenia obejmujg: badania biochemicznych krwi (stezenie we krwi cholesterolu
catkowitego, LDL-cholesterolu, HDLcholesterolu, triglicerydéw i stezenia glukozy), dokonanie
pomiaru cisnienia tetniczego krwi, okreslenie wspdétczynnika masy ciata (Body Mass Index -
BMI), kwalifikacja swiadczeniobiorcy do odpowiedniej grupy ryzyka oraz ocena globalnego
ryzyka wystgpienia incydentu sercowo-naczyniowego w przysztosci wedtug klasyfikacji
SCORE i zapisanie uzyskanego wyniku w karcie badania profilaktycznego, jak réwniez
przekazanie osobie, u ktérej rozpoznano chorobe uktadu krazenia, przez lekarza
podstawowej opieki zdrowotne] informacji o wynikach badania oraz zalecen dotyczacych
koniecznosci zmiany trybu zycia lub kierowanie swiadczeniobiorcy na dalszg diagnostyke lub
leczenie.

Program skierowany jest do populacji oséb obcigzonych okreslonymi czynnikami

ryzyka, zadeklarowanych do lekarza podstawowej opieki zdrowotnej i w danym roku
bedgcych w 35, 40, 45, 50 oraz 55 roku zycia, u ktérych nie zostata dotychczas rozpoznana
choroba uktadu krazenia i ktére w okresie ostatnich 5 lat nie korzystaty ze Swiadczen
udzielanych w ramach programu (takze u innych $wiadczeniodawcéw)®.
Ogodlnie oznaczenia stezenia glukozy we krwi, stezen frakcji lipidow, poziomu glikozylacji
hemoglobiny (HbAlc) oraz stezenia kwasu moczowego w surowicy krwi, jak réwniez
iloSciowe oznaczanie biatka w moczu, czy badanie elektrokardiograficzne (EKG) w spoczynku
sg dostepne w ramach $wiadczen medycznych diagnostyki laboratoryjnej lub diagnostyki
obrazowej i nieobrazowej zwigzane z realizacjg Swiadczen lekarza podstawowej opieki
zdrowotnej, finansowanych w ramach swiadczen gwarantowanych z zakresu podstawowej
opieki zdrowotnej.

W chwili obecnej istnieje mozliwo$¢ skorzystania przez pacjentéw z programoéw
rehabilitacji kardiologicznej zaréowno w ramach $wiadczen finansowanych przez Narodowy
Fundusz Zdrowia (w ramach ubezpieczenia zdrowotnego) jak i przez Zaktad Ubezpieczen
Spotecznych (prewencja rentowa ZUS).

Narodowy Fundusz Zdrowia finansuje jedynie rehabilitacje stacjonarng
i ambulatoryjng we wczesnym okresie po zabiegu operacyjnym.

Forma stacjonarna dostepna jest wytgcznie dla chorych wysokiego ryzyka rehabilitacji
lub powiktanym przebiegiem leczenia, w bardzo krotkim okresie po zabiegu
kardiochirurgicznym lub przebyciu epizodu wieficowego. Czas trwania rehabilitacji jest
ograniczony do 2 lub maksymalnie 4 tygodni, w zaleznosci od rozpoznania.

Forma ambulatoryjna rehabilitacji ograniczona jest do 24 osobodni ¢wiczeniowych,
a ponadto niektdre grupy chorych zostajg wytgczone z mozliwosci skorzystania z rehabilitacji,
np. chorzy z niewydolnoscig krgzenia lub osoby w znaczny sposéb obcigzone czynnikami
ryzyka, a ktére jeszcze nie przebyly zawatu serca. W chwili obecnej czas oczekiwania na
rozpoczecie rehabilitacji siega kilkudziesieciu dni. Obydwie formy rehabilitacji w istotny
sposob limitowane sg roczng wysokoscig kontraktu, zwigzane sg z oczekiwaniem w kolejce
oczekujacych, tym samym chory rozpoczyna rehabilitacje czesto ze znacznym opdznieniem.
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Programy rehabilitacji ZUS funkcjonujg wytacznie jako programy prewencji rentowej -
z definicji przeznaczone sg dla oséb pracujgcych, w mtodszym wieku, rokujgcych odzyskanie
zdolnosci do pracy zarobkowej. ZUS finansuje krétki okres rehabilitacji w ramach 24-
dniowego turnusu rehabilitacyjnego (Srednio 17-18 efektywnych dni rehabilitacji). Ponadto
dostepnos¢ programéw jest ograniczona zarédwno rocznym limitem $wiadczen, a takze
koniecznoscig kwalifikacji do programu wytacznie przez lekarza orzecznika ZUS

Swiadczenia gwarantowane w zakresie poz ukierunkowane sg na promocje zdrowia,
profilaktyke,  diagnostyke schorzen, leczenie, zapobieganie lub  ograniczanie
niepetnosprawnosci oraz usprawnianie i pielegnacje swiadczeniobiorcy w chorobie.
Oznaczenie glukozy, jak réwniez test obcigzenia glukozg oraz oznaczenie hemoglobiny
glikowanej (HbAlc), znajdujg sie wsrdod swiadczen medycznej diagnostyki laboratoryjnej lub
diagnostyki obrazowej i nieobrazowej finansowanych ze srodkéw publicznych, zgodnie
z rozporzadzeniem Ministra Zdrowia z dnia 29 sierpnia 2009 r. w sprawie S$wiadczen
gwarantowanych z zakresu podstawowej opieki zdrowotnej.

Oznaczenie stezenia glukozy na czczo jest rowniez elementem badan przesiewowych
realizowanych w ramach finansowanego w Polsce przez NFZ Programu Profilaktyki Choréb
Uktadu Krazenia (ChUK). Wspomniany Program skierowany jest w szczegdlnosci do oséb
obcigzonych czynnikami ryzyka, w danym roku bedacych w wieku 35, 40, 45, 50 oraz 55 lat,
u ktérych nie zostata dotychczas rozpoznana choroba uktadu krazenia i ktore w okresie
ostatnich 5 lat nie korzystaty ze swiadczen udzielanych w ramach programu (takze u innych
Swiadczeniodawcow).

Ponadto w trakcie leczenia oséb przewlekle chorych z rozpoznang i potwierdzong
diagnostycznie cukrzycg lub chorobg uktadu krazenia, lekarz poz monitoruje proces leczenie
poprzez wykonywanie niezbednych dla tego celu badan diagnostycznych, sposrod badan
okreslonych dla poz wykazem badan diagnostycznych zawartym w czesci IV zatgcznika Nr 1
do Rozporzadzenia MZ.

Dziatania realizowane w ramach Narodowego Programu Zwalczania Choréb
Nowotworowych sg finansowane ze Srodkéw publicznych.

Whioski z oceny przeprowadzonej przez Agencje

Opis problemu zdrowotnego ma charakter syntetyczny. Opisano szereg schorzen
z zakresu chordb spotecznych wiaczajagc choroby uktadu sercowo-naczyniowego, cukrzycy
typu 1 i typu 2 oraz nowotwory skupiajac sie na zaburzeniach wywofanych przez pojedyncze
polimorfizmy nukleotyddw.

Petna ocena problemu zdrowotnego zawartego w projekcie jest niemozliwa, ze
wzgledu na brak przypisdw, zarowno w czesci dotyczacej identyfikacji genetycznej jak
i identyfikacji ryzyka rozwoju chordéb spotecznych. Autorzy deklaruja, ze potwierdzenie
identyfikacji osobniczej graniczny z prawdopodobienstwem rzedu 99,9999 % — nie wskazano
zrodta ani sposobu obliczenia wartosci tak wysokiego prawdopodobienstwa. W opisie nie
ujeto mozliwych zdarzen, jak pomytka przy oznaczaniu prébki, pomytka przy interpretacji lub
opisu wynikéw, co automatycznie moze w znacznym stopni obnizy¢é prawdopodobienstwo
poprawnosci analizy identyfikacyjnej. Niemniej, autorzy wskazujg na kontrole standardéow
w laboratoriach przeprowadzajgcych analize.

Autorzy opisujg szereg gendw, ktére w praktyce majg by¢ przedmiotem interwencji.
Zgodnie z opisem projektu wyodrebniona zostata grupa 18 gendw. Opis problemu
zdrowotnego zawiera dodatkowe informacje nt. gendw nie bedacych przedmiotem analizy
genetycznej. Ponadto, w czesci koncowej opisu, wymieniono geny, ktére nie zostaty
wczesniej przedyskutowane przez autoréw i ich powigzanie z jakimikolwiek stanami
patologicznymi nie zostato ujete w tresci projektu. Mianowicie, w przypadku omoéwionych
genow nie witgczonych do profilu analizy wymieniono: MTHFR, HLA. Geny, ktorych opisu nie
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uwzgledniono, a bedace przedmiotem analizy to: MTHFD1L, LDLR-receptor, eNOS, TNF-alfa,
EGR-1, IL-beta, TGF beta 1. Ponadto, w przypadku wykrywania mutacji majacych potencjalny
wplyw na podniesienie ryzyka wystepowania zmian nowotworowych, wymienione
lokalizacje polimorfizméw nie odpowiadajg genom wymienionym jako przedmiot analizy
w interwencji.

W przypadku opisywanego szeroko w projekcie genu MTHFR odnalezione badanie
wtorne (Clarke i wsp, 2012) opisuje wystepowanie zafatszowania Zrédtowego zwigzanego
z publikowaniem wyfacznie badan wskazujgcych na istnienie statystycznie istotnej
zaleznosci. Wyniki ujawniaja, ze zakres przedziatdw ufnosci obliczony na podstawie duzych
niepublikowanych zbioréw danych wskazuje na niewielki badz zupetny brak wptywu wzrostu
homocysteiny na rozwdj choroby niedokrwiennej serca. Zréznicowanie w wynikach badan
odzwierciedla zafatszowanie zwigzane z publikowaniem wynikdéw statystycznie istotnych
oraz problemy metodologiczne przeprowadzonych badan. Ponadto, polimorfizm genu APO E
odgrywa pewng role w rozwoju choréb uktadu sercowo-naczyniowego, ryzyko pozostaje
jednak mate w poréwnaniu z tym, ktére towarzyszy paleniu lub otytosci (Bradley i wsp.,
PZWL, 2006).

Monogenowe postacie nadci$nienia sg bardzo rzadkie. Nie udato sie okresli¢ wptywu
wielu mutacji w genach odpowiadajgcych za regulacje cisnienia tetniczego na rozwdj
choroby w populacji ogdlnej. Nie znaleziono jednak jeszcze niezaprzeczalnego zwigzku
genow odpowiedzialnych za uktad renina-angiotensyna z nadcisnieniem pierwotnym
(Bradley i wsp., PZWL, 2006).

Gen ACE charakteryzuje wysoka polimorficznos¢. Obecnos¢ allelu D kojarzy sie ze
zwiekszong aktywnoscig ACE w surowicy, jednak na podstawie wynikow duzych meta-analiz
nie udato sie potwierdzi¢ zwigzku jego wystepowania z pojawieniem sie nadcisnienia
pierwotnego (Bradley i wsp., PZWL, 2006).

W aspekcie profilaktyki pierwotnej projekt dotyczy istotnego problemu zdrowotnego,
z zakresu chordb spotecznych powszechnie wystepujacych i stanowigcych istotne wyzwanie
dla zdrowia publicznego w Polsce. Autorzy opisujg problem jednak w ujeciu ogélnym bez
wskazania danych epidemiologicznych. Zwazywszy na fakt, ze przedmiotowy projekt jest
kontynuacjg programu zdrowotnego, wskazane jest przedtozenie rysu epidemiologicznego
populacji docelowej. Problem zdrowotny nie wskazuje na konkretne schorzenia wystepujgce
w populacji polskich zotnierzy oraz pracownikéw resortu Obrony Narodowej — ma charakter
ogdlnopopulacyjny. Tym samym opis problemu zdrowotnego jest niekompletny.
Charakterystyka epidemiologiczna wymienionych schorzen pozwala na merytorycznie
poprane uzasadnienie potrzeby wdrozenia programu zdrowotnego, co nie zostato uczynione
przez wnioskodawce. Na tej podstawie nie jest mozliwe jednoznaczne stwierdzenie czy
zaplanowana interwencja, w postaci badan genetycznych, jest adekwatna do skali
istniejgcego problemu.

Autorzy nie wyjasnili rdéinicy w wyborze badania poszczegdlnych mutacji
w przedstawionym projekcie wzgledem programu realizowanego w latach wczesniejszych.
Zgodnie ze stanowiskiem autordw projektu celem nadrzednym programu jest objecie
kompleksowymi badaniami genetycznymi Zzotnierzy Sit Zbrojnych RP oraz pracownikéw
resortu Obrony Narodowej. Przedstawiono cele gtéwny oraz cele szczegdtowe projektu.
Przedmiotowy program zdrowotny dotyczy dwodch odrebnych tematycznie aspektéow
udzielania swiadczen zdrowotnych. Pierwszy dotyczy identyfikacji genetycznej na potrzeby
zwigzane z dziatalnoscig zotnierzy zawodowych oraz na potrzeby opracowania zgodnosci
tkankowej, w przypadku koniecznosci przeprowadzania interwencji chirurgicznych w wyniku
dziatalnosci na polu walki. Ten zakres interwencji jest zgodny z panujacg praktykg w innych
krajach, co zostato jednogtosnie potwierdzone przez grono ekspertow udzielajgcych opinii do
projektu. Konsultant Krajowy w dz. patomorfologii podkresla koniecznos¢ pordéwnania
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kosztow szczegdlnie, bioragc pod uwage dtugotrwatos¢ przechowywania materiatu
genetycznego. Jeden z ekspertéw wskazuje na to, ze zawodowy charakter wojska uzasadnia
objecie profilowaniem genetycznym wszystkich zotnierzy i pracownikéw Ministerstwa
Obrony, a nie tylko tych, ktorzy kierowani sg na misje poza granicami panstwa. Zgodnie
z aktualnym stanem prawnym, pobranie materiatu genetycznego w celu przeprowadzenia
badania cytogenetycznego obejmuje Zzotnierzy na stuzbie petnionej poza granicami RP
(Rozporzadzenia Ministra Obrony Narodowej z dnia 23 grudnia 2010 r. w sprawie niektérych
Swiadczen zdrowotnych przystugujgcych zotnierzom zawodowym (Dz. U. z 2011 r., Nr 8, poz.
36).

Drugi aspekt dotyczy profilaktyki chordéb spotecznych z wykorzystaniem badan
cytogenetycznych, umozliwiajgcych okreslenie profilu ryzyka rozwoju szeregu schorzen
z zakresu chordb sercowo-naczyniowych, cukrzycy oraz nowotwordw. Badania te dotycza
profilaktyki pierwotnej i tym samym wczesne wdrozenie interwencji oraz dziatan
prewencyjnych polegajgcych na zmianie trybu zycia. W opinii ekspertéw druga czesc
projektu powinna zosta¢ wyodrebniona. Zgodnie ze stanowiskiem Konsultanta Krajowego
w dz. patomorfologii badania SNP zwigzane z ryzykami chordb nie sg stosowane jako
profilaktyka i majg charakter populacyjnych badan naukowych. Stwierdzenie Ilub
niestwierdzenie genetycznego ryzyka nie ma stuprocentowego zwigzku z chorobg
i profilaktyka pierwotna obowigzuje wszystkich — bez wzgledu na czynniki genetycznego
ryzyka. Konsultant Krajowy w dz. medycyny sgdowej wskazuje, ze ocena predyspozycji
genetycznych do zachorowan na okreslone choroby (wybdr ich jest prawidtowy) jest
wskazana, gdyz ma znaczenie profilaktyczne.

Przedtozony projekt jest kontynuacjg programu zdrowotnego realizowanego w latach
2007-2013. Czes¢ pierwsza, dotyczaca identyfikacji, w opinii ekspertow powinna by¢
kontynuowana.

Populacja programu zostata okreslona w bardzo ogdlny sposdb, bez podania
konkretnych wartosci liczbowych. Wnioskodawca wskazuje na zotnierzy petnigcych stuzbe
zawodowa poza granicami panstwa, a takze pozostatych zotnierzy zawodowych petnigcych
stuzbe w kraju i pracownikéw resortu Obrony Narodowej. W przypadku wymienienia 3 grup
docelowych nie wskazano ich liczebnosci, nie okreslono struktury wiekowej oraz ptciowej.
Odnoszac sie do opisanych kryteriow kwalifikacji autorzy nie przewidujg zastosowania
jakichkolwiek kryteriow wykluczenia, zaznaczajac, ze do udziatu w programie zobligowany
jest kazdy zotnierz petnigcych stuzbe w Sitach Zbrojnych RP ze szczegdinym uwzglednieniem
§7 Rozporzadzenia Ministra Obrony Narodowej z dnia 23 grudnia 2010 r. w sprawie
niektérych swiadczen zdrowotnych przystugujgcych zotnierzom zawodowym (Dz. U. z 2011
r., Nr 8, poz. 36). Nalezy jednak podkresli¢, ze wymieniona podstawa prawna dotyczy
wyfacznie Zzotnierzy stuzby zawodowej, a badania cytogenetyczne opisane §7 wyltacznie
grupy zotnierzy wyjezdzajgcych na stuzbe poza granicami kraju. Ponadto zapis jednoznacznie
okresla jednokrotne wykonanie badania. Ze wzgledu na fakt realizacji podobnego programu
w latach 2007-2013, stosowna grupa zotnierzy zostata poddana badaniu, tym samym nie jest
wiadome, czy grupa biorgca udziat w poprzedniej edycji zostanie poddana badaniu po raz
kolejny. Poza tym, nie uwzgledniono podziatu na grupy zotnierzy petnigcych stuzbe wojskowa
jako stuzbe statg albo stuzbe kontraktowg, w mysl art. 3 ust. 1a Ustawy z dnia 11 wrzesnia
2003 r. o stuzbie wojskowej Zzotnierzy zawodowych, co moze mie¢ wptyw na ilos¢
przeprowadzanych badan cytogenetycznych w przypadku zawarcia kontraktéw wielokrotnie.
Opis projektu nie zawiera informacji dotyczgcych charakterystyki populacji, ktéra zostata
uwzgledniona w poprzednich latach realizacji programu. Nie uwzgledniono takze struktury
populacji pracownikéw resortu Obrony Narodowej oraz przestanek za wtaczeniem tej grupy
0s0b do populacji badanych.
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Interwencja nie zostata opisana zgodnie ze schematem programu zdrowotnego
opracowanym przez AOTM. Na podstawie opisanych celéw, problemu zdrowotnego oraz
opisu oczekiwanych efektdw wnioskuje sie, ze na interwencje skfadajg sie badania
cytogenetyczne przeprowadzone na potrzeby identyfikacji zotnierzy i zgodnosci tkankowej,
okreslenie profilu ryzyka wystepowania chordb determinowanych genetycznie, a takze
interwencji majacej na celu zmodyfikowanie stylu zyciu i tym samym zminimalizowanie
ewentualnego ryzyka wystgpienia choroby wywotanej obcigzeniem genetycznym. Projekt nie
zawiera opisu interwencji majgcej na celu zminimalizowanie wystepowania choréb
uwzglednionych w opisie problemu zdrowotnego, co nie jest zbiezne z ustawowgq definicjg
programu zdrowotnego. Definicja jednoznacznie okre$la dziatania ,[..] polegajace na
wykrywaniu i zrealizowaniu okreslonych potrzeb zdrowotnych oraz poprawy stanu zdrowia
okreslonej grupy swiadczeniobiorcéw [...]”

Brak jednolitego opisu interwencji uniemozliwia ocene czy przeprowadzenie badan
genetycznych w istotny sposéb realizuje zamierzenia programu zdrowotnego w zakresie
realizacji potrzeby zdrowotnej oraz poprawy stanu zdrowia. Brak opisu dalszego etapu
interwencji w zakresie dziatani profilaktycznych, nie pozwala na przeprowadzenie oceny czy
zaplanowane dziatania w istotny, klinicznie udowodniony i bezpieczny sposdb przyczynia sie
do poprawy stanu zdrowia. Na podstawie opisu celu ogdlnego oraz celdw szczegdtowych
mozna wnioskowa¢, ze przedtozony projekt fragmentarycznie realizuje ustawowe zatozenia
programu zdrowotnego, biorgc pod uwage gitéwnie aspekt wykrywania potrzeb
zdrowotnych. Realizacja potrzeb zdrowotnych oraz poprawa stanu zdrowia s3 istotnie
zmarginalizowane.

Zgodnie z zaleceniami oraz opiniami ekspertow wymagane jest uzyskanie zgody

dawcy materiatu biologicznego bedgcego przedmiotem analizy genetycznej. Autorzy
wskazujg na obowigzkowos¢ przeprowadzenia badania genetycznego, stad tez istnieje
ryzyko, ze wybrane osoby zostang zmuszone do udziatu w programie. Nie przedstawiono
jakichkolwiek informacji dotyczacej uzyskania zgody (wzér formularza, orzeczenia wyrazenia
zgody), ktére pozwolityby na okreslenie trybu udziatu w programie jako dobrowolny. Udziat
W programie obejmuje co najmniej dwie grupy — zotnierzy stuzby zawodowe] oraz
pracownikéw resortu. Tryb zapraszania do programu powinien by¢ rozgraniczony.
Projekt nie uwzglednia zasad udzielania $wiadczen pod wzgledem czasu oraz miejsca,
szczegolnie w przypadku oséb wymagajacych dalszych konsultacji medycznych. Niezwykle
istotne jest zapewnienie odpowiedniej opieki oraz udostepnienia swiadczen, ktére pozwolg
na przeprowadzenie dziatan profilaktycznych.

Jeden z ekspertow podkresla, ze ocena ryzyka sercowo-naczyniowego lub ujawnienia
sie cukrzycy w oparciu o analizy wariantéw polimorficznych gendéw nie znajduje oparcia
w wynikach badan naukowych oraz w rekomendacjach miedzynarodowych towarzystw
naukowych. Dostepne sg bardzo liczne publikacje wynikdw badan oraz metaanaliz. Niestety
wyniki te sg sprzeczne i nie przyniosty rozstrzygajgcych rezultatow. Wptyw wybranych
wariantdw polimorficznych na ryzyko jest niewielki i ujawnia sie wyfacznie w aspekcie
populacyjnym, zwykle w wysoce wyselekcjonowanych populacjach, gdzie zachodzi ztozona
interakcja wielu czynnikdow genetycznych i Srodowiskowych. Nie mamy aktualnie podstaw
merytorycznych, aby wypowiada¢ sie na temat wzrostu ryzyka u pojedynczej osoby
obcigzonej danym wariantem polimorficznym. Stad aktualne zalecenia Europejskiego
Towarzystwa Kardiologicznego , Europejskie wytyczne dotyczace zapobiegania chorobom
serca i naczyn w praktyce klinicznej na 2012 rok.” stwierdzajg wprost:

1. Testy DNA stuzgce do wykrywania czestych polimorfizmdéw genetycznych aktualnie nie
przyczyniajg sie w istotnym stopniu do rozpoznan, przewidywania ryzyka ani leczenia
pacjentéw i nie mozna ich obecnie zalecac.
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2. Dodatkowa warto$¢ oceny genotypu jako postepowania alternatywnego lub
uzupetniajgcego ocene fenotypu w celu skuteczniejszego zmniejszenia ryzyka i wczesnej
prewencji u krewnych nie moze by¢ zalecana.”.

Analogiczne stanowisko zajmuje Grupa Robocza Europejskiego Towarzystwa
Kardiologicznego (ESC) do spraw cukrzycy, stanu przedcukrzycowego i choréb uktadu
sercowo-naczyniowego z Europejskim Towarzystwem Badan nad cukrzycg (EASD) w swoich
zaleceniach z 2013 roku. ,Wytyczne ESC dotyczace cukrzycy dotyczgce cukrzycy, stanu
przedcukrzycowego i ChSN opracowane we wspotpracy z EASD” nie zalecaja badan
genetycznych dla okreslenia ryzyka rozwoju lub wczesnego wykrycia cukrzycy i stanow
przedcukrzycowych. Stwierdzajg jednoznacznie, iz ,(..) metody wczesnego wykrywania
cukrzycy typu 2 i innych zaburzen metabolizmu glukozy obejmuja:

1) pomiar stezenia glukozy w osoczu lub HbAlc w celu jednoznacznego ustalenia
wystepowania cukrzycy typu 2 i nieprawidtowej regulacji glikemii;

2) wykorzystanie parametréw klinicznych i demograficznych oraz wynikéw wczesniejszych
badan laboratoryjnych do okreslenia prawdopodobienstwa wystgpienia cukrzycy typu 2 i

3) gromadzenie danych ankietowych na temat obecnosci etiologicznych czynnikéw ryzyka
cukrzycy”.

Zgodnie z zaleceniami CDC w oparciu o opracowanie Grupy roboczej ds. ewaluacji
zastosowania testow genetycznych w przypadku badania chordéb sercowo-naczyniowych
dowody naukowe s3 niewystarczajgce za lub przeciwko zastosowaniem badania
genetycznego w celu oszacowanie ryzyka wystgpienia zawatu serca lub udaru. W przypadku
wykonywania testow genetycznych w kierunku identyfikacji zaburzen czynnika krzepliwosci
V rekomendacje sg negatywne.

Grupa robocza EGAPP nie odnalazta wystarczajgcych dowodéw, aby
zarekomendowac testowanie odmian 28 gendw w celu oceny ryzyka wystepowania cukrzycy
typu drugiego w populacji generalnej pochodzenia pétnocnoeuropejskiego. Grupa robocza
whnioskuje, ze zastosowanie testéw, ktéregokolwiek z wybranych genéw przynosi wartos¢
dodang bliskg zeru. Grupa robocza odradza zastosowane testowania w praktyce klinicznej
o ile przyszte dowody naukowe potwierdzg istotng poprawe efektu zdrowotnego. W drodze
analizy wiarygodnosci wyodrebniono 8 gendw, ktére sg zwigzane z rozwojem cukrzycy typu
I, jednak dodane do klasycznych metod okreslania ryzyka, nie majg wptywu na poprawe
zdolnosci prognozy rozwoju choroby. Cukrzyca typu Il jest jestem z gtdwnych problemdéw
zdrowia publicznego. Poprawa efektu zdrowotnego w powigzaniu z profilowaniem
genetycznym moze mie¢ pozytywny wptyw. Konwencjonalne metody oceny ryzyka choroby
(np. BMI, waga, ilos¢ tkanki ttuszczowej, aktywnos¢ fizyczna) sg wartosciowe, gdyz okreslajg
gtéwne aspekty adresowane w terapii (stezenie glukozy na czczo, oraz interwencje kliniczne).
Aby by¢ skutecznie wykorzystywanym testy genetyczne powinny stanowi¢ wartos$¢ dodang
do dotychczas stosowanych metod klasycznej diagnostyki i oceny ryzyka wystgpienia
choroby.

Zgodnie ze stanowiskiem Royal Australian College of General Practitioners w celu
zidentyfikowania pacjentéow, ktérzy moga odnies¢ korzysci na podstawie testow
genetycznych lekarz pierwszego kontaktu musi upewnic¢ sie, ze szeroko zakrojony wywiad
cztonkéw rodziny zostat przeprowadzony wiaczajgc krewnych pierwszego i drugiego stopnia
oraz powinien byé on regularnie aktualizowany. Zalecenia dotyczace przeprowadzania
badania genetycznego dotyczg gtownie sytuacji, gdy symptomy choroby zostaty
zaobserwowane. W przypadku raka prostaty oraz nowotworéw jelita grubego niezbednym
elementem poprzedzajgcym przeprowadzenie badan genetycznych jest wywiad rodzinny.
W tresci projektu nie uwzgledniono aspektu przeprowadzania wywiadu rodzinnego, zatem
zgodnie z zaleceniami, nie zostaje spetniony jeden z podstawowych warunkow
przeprowadzania oceny ryzyka w oparciu o badania genetyczne.
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W zwigzku z faktem, ze rozwdj nowotworu ztosliwego gruczotu krokowego jest
zwigzany ze ztozonym zwigzkiem gendéw oraz oddziatywania srodowiskowego, wywiad
rodzinny moze postuzyé¢, jako spersonalizowane narzedzie genetyczne, ktére jest w mocy
wychwyci¢ wiele interakcji i pomocny jest w tworzeniu zindywidualizowanej strategii
profilaktycznej (Colloca i wsp., 2011), co miedzy innymi jest celem przedmiotowego projektu
programu zdrowotnego.

Zgodnie ze stanowiskiem Canadian Cardiovascular Society i Canadian Heart Rythm
Society w zakresie badan genetycznych dotyczacych zaburzen rytmu serca decyzja zwigzana
z przeprowadzeniem testu genetycznego powinna zosta¢ podjeta zgodnie przez lekarza
specjaliste oraz specjaliste w dziedzinie poradnictwa genetycznego. Przed przystapieniem do
badania genetycznego, pacjent powinien zosta¢ wyczerpujgco poinformowany w celu
zapewnienia, ze aspekty psychologiczne, spoteczne oraz etyczne zostaty nalezycie
rozpatrzone.

Dziedziczone zmiany w genach stopniowo s potwierdzane w chorobach uktadu
sercowo-naczyniowego, jednak ich wptyw jest zréinicowany. W przypadku niektdrych
choréb jak przerostowej kardiomiopatii rodzinnej, zespole wydtuzonego odcinka QT,
rodzinnej hipercholesterolemii, wykonywanie testow genetycznych stato sie integralna
czescig medycyny rodzinnej. W przypadku pozostatych choréb jak: kardiomiopatia
rozstrzeniowa, arytmogenna kardiomiopatia prawej komory, zespdt Brugada, wieloksztattny
czestoskurcz komorowy zalezny od katecholamin, migotanie przedsionkdw, istnieje znacznie
mniej dowoddw nt. skutecznosci przeprowadzania testow genetycznych.

Udzielanie informacji nt. ryzyka zachorowania na podstawie badan DNA ma niewielki
lub znikomy wptyw na zaprzestanie palenia tytoniu oraz aktywnos¢ fizyczng.
Zaobserwowano niewielki efekt wptywajgcy na diete oraz zmiane zachowania. Dotychczas
brakuje dobrej jakosci dowoddéw na stwierdzenie, ze wyniki badarh DNA wptywajg istotnie na
zachowanie oséb badanych (Marteau i wsp., 2010, przeglad Cochrane).

Tre$¢ projektu zawiera opis oczekiwanych efektéw oraz metodyke zwigzang
z monitorowaniem i ewaluacja programu. Mierniki efektywnosci s3 adekwatne do
oczekiwanych efektéw, na co sktadajg sie dane dotyczace liczby pobranych materiatow,
liczby identyfikacji genetycznych, wykonania panelu 18 SNP, opis i ocena zagrozen
zdrowotnych, liczby przeprowadzonych konsultacji. Przedstawione mierniki wskazujg
wytgcznie na element oceny problemu zdrowotnego w populacji docelowej. Oczekiwane
efekty nie sg zwigzane z przeprowadzeniem interwencji majgcej na celu zminimalizowanie
zagrozenia zdrowotnego wywotanego obcigzeniem genetycznym. Nie wskazujg takze na
koniecznosci oceny stanu zdrowia pacjenta po przeprowadzeniu konsultacji i okreslenia jej
skutecznosci. Istotny jest pomiar efektywnosci porad lekarskich, monitorowanie
i przeprowadzenie analizy ich skutecznosci — jak wiedza nt. istniejgcego ryzyka,
przeprowadzenie konsultacji oraz interwencji majacej na celu zmiany stylu zycia wptywajg na
ryzyko wystgpienia choroby. Wiadome jest, ze efekt moze by¢ dtugofalowy i znaczaco
wybiega¢ poza ramy czasowe przedstawionego programu, stgd tez wskazane jest
przedstawienie dowoddw naukowych, ktore potwierdzityby skutecznos¢ planowanych
interwencji w mysl ustawowe] definicji programu zdrowotnego. Projekt nie zawiera
informacji o skutecznosci klinicznej przeprowadzonej interwencji w postaci testow
genetycznych. Ze wzgledu na brak informacji dot. dalszego postepowania zwigzanego
z konsultacjami lekarskimi, wywiadem rodzinnym, profilaktyka pierwotng, nie jest mozliwa
wyczerpujgca ocena kliniczna.

Program nie uwzglednia udziatu specjalistow w dziedzinie opieki psychologicznej,
oraz poradnictwa genetycznego. Ponadto, nie opisano strategii dtugofalowej obserwacji
0sob ze zidentyfikowanymi zmianami genetycznymi, co pozwolitoby w przysztosci na
kompletng ocene skutecznosci i celowosci przeprowadzane] interwencji.
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Projekt nie zawiera informacji na temat kampanii informacyjnej. Wybér realizatora
programu nie zostat przewidziany w drodze konkursu. Nie ujeto wymagan oraz kryteriéw
wyboru realizatora. Nie uwzgledniono dziatarn w zakresie profilaktyki pierwotnej (konsultacji
lekarskich, poradnictwa w zakresie genetyki w przypadku wykrycia badanej mutacji),
skupiajgc sie wytgcznie na procesie pobrania i przechowywania materiatu genetycznego.
Lista publikacji udostepnionej w odrebnej korespondencji zawiera w znakomitej wiekszosci
publikacje opisujgce badania pierwotne. Autorzy opierajg sie wytgcznie na badaniach, gdzie
wskazano, badz prébowano wskaza¢, zaleznos¢ pomiedzy mutacja danego genu
a wystepowaniem schorzenia (w zakresie problemu zdrowotnego). Zadna z wymienionych
publikacji nie porusza problematyki profilaktyki genetycznej, oraz nie zawiera dowoddéw
naukowych na skutecznos$¢ przeprowadzanych dziatan z zakresu profilaktyki pierwotnej
w oparciu o badania cytogenetyczne. Kilka wymienionych publikacji dotyczy odrebnej
tematyki niz opisana w problemie zdrowotnym projektu programu (nowotwory). Ponadto,
zawarto badania przeprowadzane na odrebnych populacjach (matoletni, afro-amerykanie).

Podano koszty jednostkowe oraz koszty catkowite projektu programu budzg
watpliwosci. Koszty jednostkowe nie obejmujg kosztéw zwigzanych z kampania
informacyjng, a takze profilaktyki schorzen wykrytych w procesie identyfikacji genetycznej.
Nie uwzgledniono takze kosztéw przechowywania materiatlu genetycznego, jego
zabezpieczenia oraz ewentualnego zniszczenia. Budzet nie uwzglednia takze kosztéw porady
lekarskiej oraz ustug w zakresie poradnictwa genetycznego.

Odnoszgc projekt opiniowanego programu do ogdlnych kryteriow dobrze
zaprojektowanego programu zdrowotnego (sformutowanych przez American Public Health
Association) mozna stwierdzié, ze:

I. Program zdrowotny odnosi sie do istotnych problemdéw zdrowotnych obecnych w populacji
generalnej, jednak nie jest mozliwa ocena w jakim stopniu opisywane schorzenia wystepuja
w populacji docelowe;.

Il. Dostepnos¢ dziatan Programu dla beneficjentdw — udziat w programie zdrowotnym jest
obligatoryjny. Program uwzglednia dostepnos¢ do $wiadczen w zakresie przeprowadzenia
testow genetycznych, jednak pozbawiony jest opisu dostepnosci swiadczen profilaktycznych
skierowanych na wymienione w problemie zdrowotnych schorzenia.

[ll. Skutecznos$¢ dziatan — w projekcie programu nie odniesiono sie do skutecznosci
planowanych dziatan. A przekazane przez Wnioskodawce na prosbe AOTM publikacje nie
poruszajg problematyki profilaktyki genetycznej, oraz nie zawierajg dowodéw naukowych na
skutecznos¢ przeprowadzanych dziatan z zakresu profilaktyki pierwotnej w oparciu o badania
cytogenetyczne.

IV. Podano koszty jednostkowe zwigzane z pobraniem materiatu genetycznego, nie
uwzgledniono kosztéw profilaktyki oraz kampanii informacyjne;.

V. W zakresie monitorowania i ewaluacji autorzy nie uwzglednili wynikéw programu
realizowanego w latach 2007-2013. Tre$¢ projektu zawiera opis oczekiwanych efektow oraz
metodyke zwigzang z monitorowaniem i ewaluacjg programu. Mierniki efektywnosci s3
adekwatne do oczekiwanych efektéw, na co sktadajg sie dane dotyczace liczby pobranych
materiatdw, liczba identyfikacji genetycznych, wykonaniu panelu 18 SNP, opis i ocena
zagrozen zdrowotnych, liczba przeprowadzonych konsultacji. Przedstawione mierniki
wskazujg wytgcznie na element oceny problemu zdrowotnego w populacji docelowe;j.
Oczekiwane efekty nie sg zwigzane z przeprowadzeniem interwencji majacej na celu
zminimalizowanie zagrozenia zdrowotnego wywotanego obcigzeniem genetycznym. Nie
wskazujg takze na koniecznosci oceny stanu zdrowia pacjenta po przeprowadzeniu
konsultacji i okreslenia skutecznosci w zakresie profilaktyki.
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Biorgc pod uwage powyzisze argumenty, wydaje opinie jak na wstepie

Tryb wydania opinii

Opinie wydano na podstawie art. 48 ust. 2a ustawy o $wiadczeniach opieki zdrowotnej finansowanych ze Srodkéw
publicznych (Dz. U. 2011 r., Nr 122, poz. 696 z pdzn. zm.), z uwzglednieniem raportu nr AOTM-0T-440-1/2014 ,,Program
identyfikacji genetycznej oraz profilaktyki genetycznej zotnierzy i pracownikéw resortu Obrony Narodowej” realizowany
przez: Ministerstwo Obrony Narodowej, Warszawa, maj 2014.
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