-
=
o
o
=
=
=

Jakos¢ w diaghostyce genetycznej
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Cel dziatania: Rekomendacje zmian w standardach
— jakosci genetycznej diagnostyki laboratoryjnej dla

medycznych laboratoriow diagnostycznych

wykonujacych diagnostyke guzéw litych



Obszary zastosowania badania genetycznego
w onkologii
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Wykrycie nieprawidtowosci genetycznej zwigzanej z
komorka istniejgcego nowotworu

Wybor leczenia (celowanie molekularnie)

. Diagnostyka (precyzyjne okreslenie typu nowotworu —
obecnosci predyspozycji do powstania nowotworu)

. Prognozowanie/predykcja (spodziewane wystgpienie
choroby, przebieg choroby,przebieg leczenia)
* Monitorowanie leczenia (uzyskanie remisji, wznowa, nabycie opornosci)

@ CENTRUM ONKOLOGII — INSTYTUT
IM. MARII SKEODOWSKIEJ-CURIE



Techniki diagnostyki genetycznej
Poziom detekcji zmian genetycznych
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Skutki btednego oznaczenia
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j Diagnostyka — nieprecyzyjna diagnoza, btedne
rozpoznanie 2> suboptymalne leczenie
Prognozowanie/predykcja 2 btedna kwalifikacja
do grupy ryzyka = niewtasciwa decyzja
terapeutyczna

 Terapia celowania molekularnie 2 niewtfasciwa
decyzja terapeutyczna

- wynik fatszywie pozytywny - brak celu
molekularnego w komaérkach guza = nieskuteczne
leczenie celowane

. - wynik fatszywie negatywny — niewykryty cel
molekularny w komadrkach guza - niezastosowanie
leczenia celowanego




Podstawy prawne

WWW.COI.PL

Ustawa o dziatalnosci leczniczej (Dz.U. 112 poz 654 z pdzn. zmianami)

Ustawa o diagnostyce laboratoryjnej (Dz.U. 2001 Nr 100 poz. 1083 z
péin. zmian.) Wpis do ewidencji Krajowej Izby Diagnostéw Laboratoryjnych (KIDL)

Ustawa o wyrobach medycznych (rozdziat 11) 2 maja 2010 Dz.U. poz 876
ROZPORZADZENIE MINISTRA ZDROWIA (z dnia 19 sierpnia 2015 r. Poz.
1372 ) zmieniajgce rozporzadzenie w sprawie standardow jakosci dla

medycznych laboratoriow diagnostycznych i mikrobiologicznych, zat. 4
STANDARDY JAKOSCI DLA LABORATORIUM W ZAKRESIE CZYNNOSCI LABORATORYINEJ
GENETYKI MEDYCZNEJ ORAZ LABORATORYJNEJ INTERPRETACII | AUTORYZAC)I WYNIKU
BADAN

4. Ustawa o ochronie danych osobowych 2016-03-11. Dz.U. 1997 Nr 133

poz. 883.

OBWIESZCZENIE MINISTRA ZDROWIA z dnia 28 pazdziernika 2015 r. w
sprawie standardow akredytacyjnych w zakresie udzielania Swiadczen
zdrowotnych oraz funkcjonowania podmiotow leczniczych wykonujacych
inwazyjne procedury zabiegowe i operacyjne

6. PN-ENISO 17025, PN-EN ISO 15189:2008



Warunki skutecznego wykonywania
badania — organizacja laboratorium
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Rekomendacje zmian w standardach jakosci genetycznej diagnostyki laboratoryjnej
dla medycznych laboratoriéw diagnostycznych wykonujacych diagnostyke guzéw litych

Powstate w wyniku uzgodnien Grupy JAKOSC DIAGNOSTYKI GENETYCZNEJ
W ramach prac Polskiej Koalicji Medycyny Personalizowanej

l. Personel
1. Laboratorium powinno zapewnia¢ udzielanie swiadczen zdrowotnych wytgcznie przez osoby
wykonujgce zawod medyczny lub spetniajgce wymagania okreslone w odrebnych przepisach.
2. Dla zapewnienia statego nadzoru nad badaniami w laboratorium musi by¢ zatrudniony co najmniegj
jeden specijalista laboratoryjnej genetyki medycznej, uprawniony do autoryzacji wyniku badania.
3. Osoba petnigca funkcje kierownika laboratorium powinna spetniac tgcznie nastepujgce kryteria:

a. Posiadac¢ uprawnienia zawodowe diagnosty laboratoryjnego;

b. Posiadac specjalizacje w zakresie laboratoryjnej genetyki medycznej, genetyki klinicznej lub
odpowiednig specjalizacje medyczng adekwatng do profilu laboratorium; oraz

c. Posiada¢ wystarczajgca wiedze i doswiadczenie zawodowe minimum 5 lat w pracy w
obszarze badan genetycznych, bedgcych przedmiotem umowy (odpowiednio technikami biologii
molekularnej i/lub cytogenetyki, w tym cytogenetyki molekularnej).
4. W laboratorium musi by¢ zatrudnionych przynajmniej dwoch pracownikow z uprawnieniami
autoryzacji dla zapewnienia ciggtosci pracy. Osoba autoryzujgca bierze na siebie odpowiedzialnos¢ za
caty przebieg badania, zachowanie wszystkich procedur, oraz za zachowanie tajemnicy zawodowej.
Wyniki badan mogg by¢ autoryzowane przez kierownika laboratorium. Kierownik laboratorium
wyznacza jedng lub wiecej oséb upowaznionych do autoryzacji wynikdéw badan. Kierownik
laboratorium moze wyznaczyc¢ takg osobe sposrod nastepujgcych osob spetniajgcych tgcznie
nastepujgce kryteria:

a. Posiadajgcych uprawnienia zawodowe diagnosty laboratoryjnego lub wtasciwg specjalizacje
medyczng, zgodng z profilem dziatalnosci laboratorium; oraz

b. Posiadajgcych wiedze i doswiadczenie zawodowe minimum 3 lata, dostateczne dla
kompetentnej oceny wykonywanych oznaczen, wymaganych testow, jakosci uzyskiwanych danych i
znaczenia klinicznego uzyskiwanych wynikow.



Il. Doswiadczenie laboratorium i poprawnos¢ procedur laboratoryjnych

1. Laboratorium wykonujgce diagnostyczne badania genetyczne musi mieC rejestracje w
KIDL oraz legitymowac sie wysokim poziomem kompetenciji, wyrazonym liczbg
oznaczen rocznie. Minimum swiadczgce o dostatecznym poziomie kompetencji
laboratorium to nie mniej niz 200 badan rocznie okreslonego rodzaju (biologii
molekularnej lub cytogenetyki lub cytogenetyki molekularnej).

2. Laboratorium obowigzane jest do walidacji wdrazanych procedur diagnostycznych w
miejscu ich wykonywania, przed ich oferowaniem dla rutynowego stosowania.

3. Laboratorium obowigzane jest opracowac, udostepnic¢ zleceniodawcom i stosowac:
a. Liste wykonywanych badan z wymaganym opisem,;
b. Procedury pobrania i transportu materiatu do badania;
c. Procedure i formularz zlecania badania laboratoryjnego;
d. Formularz zgody pacjenta na badanie genetyczne;
e. Procedure wydawania sprawozdan z genetycznego badania laboratoryjnego
(wyniku);
f. Wzor sprawozdania (wyniku badania);
g. Procedure postepowania z materiatem pacjenta po wykonaniu badania
diagnostycznego.



lll. Kontrola jakosci badan diagnostycznych

1. Laboratorium obowigzane jest opracowac, wdrozycC i stosowac¢ — w miejscu wykonywania czynnosci
laboratoryjnej — kontrole wewnetrzna, w celu zapewnienia wysokiej jakosci prowadzonych badan.

2. Laboratorium obowigzane jest uczestniczy¢ regularnie w programach zewnetrznej kontroli jakosci —
zgodnie z czestoscig kolejnych edyciji, jednak nie rzadziej niz co 2 lata — oraz uzyskaé pozytywny wynik
dla kazdej wykonywanej ustugi diagnostycznej. W przypadku, jezeli zewnetrzna kontrola jakosci dla
danej ustugi diagnostycznej nie jest prowadzona, obligatoryjnie wymagany jest udziat w zewnetrznej
kontroli w zakresie uzywanej metody badawczej.

3. Wymagany jest udziat w programach kontroli jakosci, prowadzonych przez organizacje wymienione
ponizej oraz powstate na ich bazie lub w programach prowadzonych przez organizacje
rekomendowane przez Europejskie Towarzystwo Genetyki Cztowieka:

a. EMQN European Molecular Genetics Quality Network;

b. CEQA Cytogenetic European Quality Assessment;

c. UK NEQAS (United Kingdom National External Quality Assessment Service,

d. EQA External Quality Assurance Services.

4. Uzyskany certyfikat jakosci badan dotyczy jedynie laboratorium, ktére poddato sie testowi, w miejscu

wykonywania czynnosci laboratoryjnej. Certyfikaty muszg by¢ dostepne i przedstawione na zgdanie
ustugobiorcy lub wtasciwych organéw kontrolnych.

5. Laboratorium musi stosowa¢ rekomendowane metody oceny i interpretacji wyniku (raportu
z badania), zgodnie z aktualng wiedza.

6. Laboratorium musi prowadzi¢ rejestr wszystkich przeprowadzonych badan. Okresowo
przeprowadzana analiza przyczyn niepowodzen w wykonaniu badan powinna stuzy¢ poprawie jakosci
pracy i wyeliminowania btedow laboratoryjnych.



IV. Urzadzenia i wyroby diagnostyczne

1. Laboratorium musi posiadac¢ sprawne urzgdzenia oraz stosowac wyroby (testy i
odczynniki), stuzgce do wykonywania oferowanych badan diagnostycznych,
zgodne z aktualng wiedzg w zakresie biologii molekularnej i cytogenetyki
molekularnej guzow litych.

2. Zaleca sie stosowanie urzgdzen i wyrobow diagnostycznych z certyfikatem CE-
VD, zapewniajgcych wtasciwy standard badan.

3. Dopuszczone jest stosowanie urzgdzen i testow bez certyfikatu CE-IVD, pod
warunkiem ich petnej, udokumentowanej, wewnatrzlaboratoryjnej walidaciji.

4. Na wypadek awarii kazdego urzgdzenia, laboratorium powinno mie¢ zapewniony
dostep do rownowaznego urzgdzenia lub posiada¢ mozliwos¢ wykonania
badania rownowazng metoda.

V. Ochrona danych osobowych

1. Laboratorium musi skutecznie zabezpiecza¢ dane pacjenta na kazdym etapie
badania



*Diagnostyczne badanie genetyczne

musi opierac sie na aktualnych wytycznych i by¢
wykonywane przez doswiadczone laboratorium

za pomocg zwalidowanych metod testowych

Rekomendacje zmian w standardach jakosci genetycznej diagnostyki
laboratoryjnej dla medycznych laboratoriow diagnostycznych
wykonujacych diagnostyke w obszarze hematoonkologii (...)

@ CENTRUM ONKOLOGII — INSTYTUT
IM. MARII SKEODOWSKIEJ-CURIE
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Niech Twoj genom pozostanie nietkniety,
umyst zintegrowany, a duch — silny i niepokonany...



