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Pan
Wtodzimierz Czarzasty
Marszatek Sejmu Rzeczypospolitej Polskiej

Szanowny Panie Marszatku,

w odpowiedzi na interpelacje nr 18394 ztozong przez Poset Dorote Marek, w sprawie
mozliwosci rozszerzenia pakietu badan przesiewowych noworodkéw o oznaczenie poziomu
kinazy kreatynowej (CK) w celu wczesnej diagnostyki chorob rzadkich uktadu miesniowego,
uprzejmie przekazuje ponizsze informacje.

Minister Zdrowia nie zlecat Radzie Przejrzystosci Agencji Oceny Technologii Medycznych i
Taryfikacji zaopiniowania wtaczenia badania CK do powszechnego panelu badan
przesiewowych noworodkéw. W najblizszym czasie zlecenie w tym zakresie nie jest
planowane.

Wskazac nalezy, ze badania przesiewowe noworodkéw w Polsce sg prowadzone na
podstawie programu polityki zdrowotnej Ministra Zdrowia pn. Rzgdowy program badar
przesiewowych noworodkow na lata 2019 - 2026. Aktualnie wszystkie noworodki badane
sg pod katem 30 chordéb. Réwnoczesnie, w 2025 roku, do Programu wprowadzono
finansowanie wykonania badan préobnych w kierunku 6 nowych choréb:

1. wrodzonego niedoboru odpornosci SCID (w tescie podwdjnym razem z bedagcym
juz w Programie rdzeniowym zanikiem miesni SMA);

2. galaktozemii;

3. grupy 4 lizosomalnych choréb spichrzeniowych (choroby Pompe’go, Fabry’ego,
Gaucher’a oraz mukopolisacharydozy typu | MPS-I).

W przypadku pozytywnych oceny wynikéw dziatan pilotazowych, w pierwszej kolejnosci,
planowane jest rozszerzenie programu o wybrane lub wszystkie wyzej wymienione
choroby. Obecnie nie sg prowadzone prace nad wprowadzeniem badan przesiewowych
kierunku kolejnych chordéb. Nalezy podkresli¢, ze w przypadku dalszego rozszerzania
panelu badan o nowe choroby konieczne jest uprzednie przeprowadzenie analiz
dostepnych metod i odczynnikéw oraz przeprowadzenie badan pilotazowych. Konieczne
jest rowniez zabezpieczenie dodatkowych srodkéw finansowych, najpierw na dziatania
przygotowawcze, a nastepnie na objecie nowymi badaniami catej populacji noworodkow.
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Ponadto kluczowa kwestig jest mozliwo$¢ dalszego leczenia choréb zdiagnozowanych u
pacjentéw w ramach publicznego systemu opieki zdrowotnej - aby choroba mogta zosta¢
witaczona do panelu badan przesiewowych warunek ten musi by¢ spetniony. Powszechnie
przyjeta zasada dotyczaca badan przesiewowych stanowi, ze wykonuje sie je wtedy, kiedy
mozna zaproponowac pacjentowi skuteczna terapie.

W odpowiedzi na pytanie dotyczace danych statystycznych w zakresie profilaktyki choréb
nerwowo-miesniowych oraz wykonywania kinazy kreatynowej (CK) w pierwszych
tygodniach zycia uprzejmie informuje, ze obecnie Ministerstwo Zdrowia dysponuje danymi
obejmujacymi liczbe pacjentéw, liczbe rozliczonych $wiadczen oraz liczbe hospitalizacji za
rok poprzedni. Jednoczesnie nalezy wskazac, ze Ministerstwo nie posiada danych
pozwalajacych na identyfikacje swiadczeh wykonanych jedynie w pierwszych tygodniach
zycia dziecka, gdyz dostepne dane sg agregowane wedtug grup wiekowych. Z posiadanych
danych wynika, ze w grupie wiekowej ,0” (tj. do ukonczenia pierwszego roku zycia)
rozliczono 10 617 $wiadczen ze wskazaniem rozpoznania ICD-9 M18 ,Kinaza
fosfokreatynowa (CK)”, wykonanych 9 042 pacjentom w 2025 roku. W zwiazku z
ograniczonym zakresem danych nie jest mozliwe okreslenie u jakiego odsetka dzieci w
Polsce wykonywana jest kinaza keratynowa w pierwszych tygodniach zycia w ramach
rutynowej diagnostyki szpitalnej lub ambulatoryjnej.

Dodatkowo pragne podkresli¢, ze Polska znajduje sie w czotéwce europejskich panstw pod
wzgledem liczby choréb wykrywanych w badaniach przesiewowych u noworodkéw.
Minister Zdrowia podziela stanowisko, ze badania przesiewowe sg kluczowym
elementem profilaktyki i sg niezbedne do jak najwczesniejszego wdrozenia skutecznego
leczenia, dlatego kwestia rozszerzania Programu o kolejne choroby pozostaje otwarta,
jednak z zastrzezeniem powyzej wskazanych uwarunkowan.

Z wyrazami szacunku

z upowaznienia Ministra Zdrowia

Katarzyna Kecka

Podsekretarz Stanu
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