KONCEPCIA ZDRAVOTNEJ STAROSTLIVOSTI V. ODBORE LEKARSKA GENETIKA

Cislo: S01260-0ZS-2014
DhAa: 31. januara 2014

Ministerstvo zdravotnictva Slovenskej republiky podla § 45 ods. 1 pism. a) zakona ¢&. 576/2004 Z. z.

0 zdravotnej starostlivosti, sluzbach suvisiacich s poskytovanim zdravotnej starostlivosti a 0 zmene
a doplneni niektorych zakonov v zneni neskorSich predpisov vydava tuto koncepciu:

1. Napln zdravotnej starostlivosti v odbore lekarska genetika

1.1. NaplIn a hlavné ulohy starostlivosti v odbore, vymedzenie €innosti
Lekarska genetika je medicinsky odbor (dalej len ,odbor“), ktory aplikuje poznatky
v8eobecnej genetiky do Kklinickej praxe. Pouziva osobitné metddy pri objasneni etioldgie, pri
diagnostike a prevencii geneticky podmienenych patologickych stavov.

Naplfou odboru su najmé nasledovné &innosti:

a) diagnostikuje geneticky podmienené patologické stavy v réznych Stadiach ontogenézy,
klinickymi a laboratérnymi genetickymi metddami, intenzivne zavadza nove
laboratérne genetické metody do praxe,

b) uskuto€riuje v€asny zachyt geneticky podmienenych patologickych stavov u oséb
a identifikuje prenasacov v rodinach ,

c) poskytuje genetické konzultacie so stanovenim genetickej prognézy pre probanda a
¢lenov jeho rodiny,

d) konzultuje najvhodnejSi spésob prevencie opakovaného vyskytu geneticky
podmienenej choroby, genetickej chyby alebo choroby s u€astou genetickych
faktorov v etiolégii,

e) vedie evidenciu a registraciu oséb a rodin s vybranymi monogénovymi a genetickymi
chorobami,

f) ziskava, analyzuje a vyhodnocuje Udaje o epidemioldgii geneticky podmienenych
patologickych stavov,

g) vypracuva prognozy a navrhuje preventivne opatrenia na zniZenie genetickej zataze
populacie,

h) podiela sa na hodnoteni mutagenézy, teratogenézy a kancerogenézy v individualnych
a populaénych suvislostiach,

i) odporuca lie€bu geneticky podmienenych chorob,

j) vykonava konziliarnu posudkovu a znalecku €innost’ v odbore,

k) je suc€astou vysokoSkolského vzdelavania ako aj nasledného Specializaného Studia
v prisludnych S$pecializatnych odboroch pripadne v certifikovanych pracovnych
¢innostiach,

I) vykonava vedecko-vyskumnu €innost v odbore,

m) uskutocniuje zdravotnu vychovu obyvatelstva v odbore,

n) podiefa sa na tvorbe koncep&nych materidlov, informatizacie zdravotnictva v oblasti
lekarskej genetiky a genomiky.

1.2. Charakteristika starostlivosti v odbore

1.2.1. Poskytovanie zdravotnej starostlivosti v odbore lekarska genetika
Pracoviska odboru lekarska genetika zabezpec€uju Specializovanu zdravotnu starostlivost
osobam a rodinam s geneticky podmienenymi chorobami a chybami alebo s podozrenim na geneticky
podmienenu chorobu a chybu v sulade s aktualne dostupnymi poznatkami vedného odboru. Pri tvorbe
minimalnej siete genetickych pracovisk sa kladie déraz na efektivhu dostupnost, ako aj na
centralizaciu a Specializaciu niektorych cinnosti, v zaujme zabezpelenia vysokej kvality zdravotnej
starostlivosti v odbore.



Poskytovatefom  zdravotnej starostlivosti v odbore lekarskej genetiky je zdravotnicke
zariadenie ambulantnej zdravotnej starostlivosti:
a) ambulancia Specializovanej ambulantnej zdravotnej starostlivosti - ambulancia lekarskej
genetiky,
b) zariadenie spoloénych vySetrovacich a lieGebnych zloziek — laboratérium lekarskej
genetiky.

1.2.2. Kritéria tvorby siete zdravotnickych zariadeni pre poskytovanie zdravotnej
starostlivosti v odbore lekarska genetika

a) vramci siete zdravotnickych zariadeni sa zriaduju genetické pracoviska tak, aby bola
ploSne  a hierarchicky = zabezpeCena  dostupnost  poskytovania  ambulantnej
Specializovanej zdravotnej starostlivosti a laboratérnych genetickych vySetreni.

b) pre ambulantnu Specializovanu zdravotnu starostlivost v odbore lekarska genetika, ktora si
vyzaduje fyzicka pritomnost vySetrovanych oséb, sa spravidla zriaduje ambulancia
lekarskej genetiky v rozsahu verejnej minimalnej siete.”)

c) laboratéria lekarskej genetiky, ktoré poskytuju laboratérne genetické vySetrenia , z rdzneho
biologického materialu, maju spravidla regionalnu alebo parcialne nadregionalnu
pOsobnost.

d) laboratéria lekarskej genetiky, ktoré poskytuju aj uUzko Specializované laboratérne
genetické vysSetrenia z rézneho biologického materialu, majua spravidla nadregionalnu
alebo celoslovensku pbsobnost.

1.2.3. Pracoviska odboru lekarska genetika

a) Oddelenie lekarskej genetiky
Oddelenie lekarskej genetiky je zakladnym pracoviskom v sieti poskytovatelov zdravotnej
starostlivosti v odbore lekarska genetika a pozostava z ambulancie lekarskej genetiky
a laboratéria lekarskej genetiky. Oddelenie lekarskej genetiky univerzitnej nemocnice
alebo oddelenie lekarskej genetiky fakultnej nemocnice, ktoré je vyuébovym zdravotnicky
zariadenim sa po dohode Statutarneho organu zdravotnickeho zariadenia s prislusnym
rektorom vysokej Skoly mdze oznalit ako klinika vratane spojenia oznacenia s
oznacenim prisludnej vzdelavacej institucie.

b) Laboratérium lekarskej genetiky
Samostatné laboratérium lekarskej genetiky poskytuje laboratérne genetické vySetrenia
podla zamerania na niektord oblast laboratérnych vySetrovacich metdd v lekarskej
genetike - cytogenetika, molekulova genetika, dedicné metabolické choroby, zdruzené
laboratodria lekarskej genetiky.

c) Ambulancia lekarskej genetiky
Samostatna ambulancia Specializovanej ambulantnej zdravotnej starostlivosti v odbore
lekarska genetika regionalneho vyznamu alebo Specializovana ambulancia lekarskej
genetiky, ktord sa zaobera vybratou oblastou lekarskej genetiky.

1.2.4. Cinnost zdravotnickych zariadeni v odbore lekarska genetika
a) Ambulancia lekarskej genetiky vykonava najma tieto €innosti:

1) stanovenie diagndézy a genetickej prognézy za vyuzitia osobitnych metdd genealdgie,
dysmorfolégie, antropometrie, klinickych a laboratérnych vySetreni, syndromoldgie,
pouzitia databaz a Specializovanych softvérov,

2) indikovanie laboratérnych genetickych vySetreni za uCelom ziskania a vyuzitia
genetickych udajov, pricom laboratérne genetické vySetrenia indikuje lekar - genetik po
predanalytickej genetickej konzultacii a informovanom suhlase pacienta / rodiny, po
ziskani laboratérnych genetickych vysledkov nasledne vykona geneticku konzultaciu
s prisluSnymi osobami,

3) spracovanie diagnostického zaveru so stanovenim individudlnej alebo familiarnej
progndézy v pisomnej forme,

4) genetické konzultovanie, ako interaktivny rozhovor o v8etkych aspektoch genetickej
choroby, o0 moznostiach stanovenia exakinej diagnézy a progndézy, o0 miere
diagnostickej istoty, 0 moznostiach vyplyvajucich z genetického rizika, zisteného
vypoctom alebo vySetrenim, o moznostiach prevencie a lieCby genetickej choroby,
0 moznostiach diagnostiky v rodine, zohladnujuc aktualne poznatky,

Y Nariadenie vlady Slovenskej republiky ¢. 640/2008 Z. z. o verejnej minimalnej sieti poskytovatelov zdravotnej starostlivosti
v zneni neskorSich prepisov.



5) vedenie zdravotnej dokumentacie a evidencie pacientov /rodin s genetickymi
chorobami - register oddelenia, v zaujme aktualizacie buducich genetickych konzultacii
a novych diagnostickych a lieCebnych postupov v lekarskej genetike,

6) hlasenie udajov o osobach s genetickymi chorobami do Narodného registra pacientov s
vrodenou vyvojovou chybou a vypracovavanie regionalnych analyz chorobnosti na
genetické ochorenia,

7) vykazovanie ¢innosti pre poistovne a financovanie, spoluuc¢ast na systémoch kontroly
kvality genetického testovania, dodrziavanie vypracovanych navodov pre lekarsku
genetiku, spoluuCast na vzdeldvani zdravotnickych pracovnikov a laickej verejnosti
v zdkladnych otazkach porozumenia genetike a jej vyuzitia v zdravotnictve.

b) Laboratdrium lekarskej genetiky vykonava najma tieto €innosti:

1) postnatalnu cytogenetickl diagnostiku, pri ktorej sa pouzivaju metdédy na vySetrenie
karyotypu buniek zréznych druhov tkaniv, spravidla z kratkodobej alebo dihodobej
tkanivovej kultivacie,

2) prenatalnu cytogeneticku diagnostiku, vySetrenim karyotypu buniek plodu z réznych
tkaniv, napriklad z plodovej vody, choriovych klkov, umbilikalnej krvi,

3) cytogeneticku diagnostiku u nadorov, pri ktorej sa pouzivaju kultivacné metody buniek
z roznych tkaniv - kostnej drene, periférnej krvi, nadoru a inych,

4) postmortalnu cytogeneticku diagnostiku s pouzitim dlhodobych tkanivovych kultar, pri
ktorej sa stanovuje karyotyp v bunkach tkaniv ziskanych postmortalne,

5) diagnostiku vrodenych a ziskanych chromozémovych aberacii s vyuzitim molekulovo-
cytogenetickych metdd, v réznych stadiach ontogenézy a bunkového cyklu,

6) molekulovu diagnostiku pomocou biotechnologickych metdd analyzy nukleovych kyselin
(DNA, RNA), vroznych Stadiach choroby ato v obdobi postnatalnom, prenatdlnom
alebo aj post mortem,

7) dlhodobé uchovavanie izolovanych nukleovych kyselin pre diagnostické ucely,

8) diagnostiku dediCnych metabolickych chordb pomocou analytickych a molekulovo-
genetickych metod,

9) zhotovenie dokumentaCnych materidlov a vypracovanie laboratérnych sprav
0 genetickom vySetreni, pripadne odporu€anie dalSich indikovanych laboratérnych
metdd,

10) vypracovanie interpretovanej spravy o laboratérnom genetickom vysetreni.

Vykonavanie jednotlivych laboratérnych vysSetreni sa riadi potrebami prisluSnej spadovej
oblasti. Minimalne poziadavky na personalne zabezpeCenie a materialno-technické vybavenie
jednotlivych druhov zdravotnickych zariadeni odboru lekarskej genetiky upravuje osobitny predpis.z)

1.3. Vzt'ah lekarskej genetiky k ostatnym odborom — spolupraca
Lekarska genetika je interdisciplinarny odbor a v starostlivosti o osoby &i rodiny s genetickymi
patologickymi stavmi spolupracuje so vSetkymi odbormi. V niektorych komplexnych medicinskych
postupoch sa zuCasthuje na starostlivosti aj v ramci Uzkej timovej spoluprace, napriklad s odbormi
gynekologie a pérodnictva, klinickej biochémie, klinickej onkoldgie, patologickej anatomie, pediatrie,
a pod..

1.4. Odborno-metodické vedenie starostlivosti v odbore
Odborné a metodické usmernenie vykonava Ministerstvo zdravotnictva Slovenskej republiky
v spolupréaci s hlavnym odbornikom pre lekarsku genetiku. Hlavny odbornik Ministerstva zdravotnictva
Slovenskej republiky a krajski odbornici Uzko spolupracuju so Slovenskou spolo€nostou lekarskej
genetiky. Povinnosti a vztahy v systéme riadenia odboru upravuje statat.” Riadiaci pracovnici odboru
spolupracuju s odbornymi spolo¢nostami, profesijnymi a stavovskymi organizaciami. V zabezpec€ovani

2 Vynos Ministerstva zdravotnictva Slovenskej republiky €. 09812/2008-OL z 10. septembra 2008 o minimalnych poZiadavkach
na personalne zabezpeCenie a materidlno-technické vybavenie jednotlivych druhov zdravotnickych zariadeni v zneni
neskorsich predpisov.

¥ Statut hlavnych a krajskych odbornikov, Vestnik Ministerstva zdravotnictva Slovenskej republiky zo dria 18. novembra 2011,
Ciastka 34-36, rocnik 59.



dostupnosti a kvality zdravotnej starostlivosti v odbore lekarska genetika spolupracuju riadiaci
pracovnici so zdravotnymi poistoviiami.

1.5. Povinné hlasenia a spracovanie Statistickych udajov
Pracoviska lekarskej genetiky, ktoré su zaradené v sieti zdravotnickych pracovisk
v Slovenskej republike, vypracovavaju povinne tieto hlasenia:
a) rocny vykaz o Cinnosti pracoviska lekarskej genetiky,
b) hlasenie vrodenej chyby plodu — genetika,
c) hlasenie vrodenej chyby - dediéné, genetické chyby a zriedkavé choroby.

Za ucCelom zistovania a spracovania dolezitych parametrov o innosti lekarskej genetiky

spracovavaju prilezitostne aj nepovinné interné udaje, najCastejSie dotaznikovou formou, a to na
vyzvanie hlavného odbornika.

2. Rozvoj starostlivosti v odbore

2.1. Trendy vyvoja starostlivosti v odbore v nasledujiucich 5 - 10 rokoch

Najbliz8ich 5-10 rokov sa predpoklada podstatné rozSirenie vyuzivania laboratérnych metéd
molekulovej genetiky vo vSeobecnej medicinskej praxi. Vyziada si to intenzivnu spolupracu aj zo
strany genetickych pracovisk a rozSirenie kapacit genetickych ambulancii a laboratérii. Pre najblizSie
obdobie oakavame narasty genetickych vySetreni najma v diagnostike monogénovych choréb, v
onkoldgii, asistovanej reprodukcii a prenatalnej diagnostike. Je pravdepodobny rychly vyvoj novych
laboratérnych genetickych metdd a s ich uplatnenim sa ofakava vyznamné rozSirenie diagnostickych
moznosti v oblastiach ako onkogenetika, fetalna genetika, prenatalna a predimplantacna diagnostika
a dalSie. V tomto horizonte ofakavame zdvojnasobenie nakladov na vykazované vykony genetickej
starostlivosti.

V suvislosti s rozSirovanim uplatnenia lekarskej genetiky v praxi bude narastat aj potreba
harmonizacie ¢innosti celej sustavy genetickych pracovisk ato na zabezpedenie hierarchického
poskytovania zdravotnej starostlivosti v odbore lekarska genetika v pozadovanej kvalite.

Aplikacia a vyuzitie novych poznatkov a laboratérnych metdd lekarskej genetiky vyzaduje
adekvatne vzdelavanie zdravotnickych pracovnikov a laickej verejnosti. Pracoviska lekarskej genetiky
sa musia vyraznejSie zapojit do medzinarodnej spoluprace, pre ktoru sa v su€asnosti vytvaraju lepsie
podmienky.

Predpokladd sa vyrazny narast poZiadaviek na spravnu a adekvatnu interpretaciu
laboratérnych genetickych dét, €o sa prejavi v naraste poZiadaviek na predanalytické a postanalytické
genetické konzultacie.

2.2. Systém kontroly kvality poskytovania zdravotnej starostlivosti v odbore
Pracoviska odboru lekarska genetika musia spifiat predpisané minimalne personalne
a materialno-technické poziadavky na vybavenie a prevadzku pracovisk azaroven dodrziavat
zavedeny systém kvality poskytovania zdravotnej starostlivosti v odbore, ktory podlieha internej a
externej kontrole. Centralne pracoviska sa zuc¢astiuju na medzinarodnej spolupraci vo vyvoji systému
kontroly kvality poskytovania zdravotnej starostlivosti v odbore.

2.3. Hlavné problémy starostlivosti v odbore, rieSenie problémov

a) aplikovat do nérodnej legislativy uz vypracované a akceptované medzinarodné
odporuc€ania ku genetickému testovaniu, vyuZitiu genetiky v medicine, reprodukénému
zdraviu, postaveniu lekarskej genetiky v sieti zdravotnickych pracovisk, eurdépske
odporucania v oblasti zamerov na zlepSovanie zdravotnej starostlivosti o pacientov so
zriedkavymi chorobami,

b) skvalitiovat vzdelavanie zdravotnickych pracovnikov pracujucich v odbore lekarska
genetika v sulade s najnovSimi trendmi v odbore,

c) rozvijat vzdelavanie laickej verejnosti v otazkach lekarskej genetiky tak, aby ziskané
poznatky umoznovali verejnosti zakladné porozumenie vyznamu genetickych vysetreni v
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poskytovani zdravotnej starostlivosti, vyuZivat ktomu nové pristupy elektronickej
komunikacie,

d) zabezpecit materialne, personalne a finanéné podmienky pre &innost siete pracovisk
lekarskej genetiky tak, aby sa okrem poskytovania zdravotnej starostlivosti v odbore
lekarska genetika mohol realizovat aj aplikovany vyskum, medzinarodné vyskumné
projekty a medzinarodna spolupraca v oblasti zriedkavych chordb,

e) zabezpedit ucast genetickych pracovisk na projektoch kontroly kvality, projektoch kvality
genetického testovania, v eurdpskych databazach genetickych pracovisk , expertnych
europskych sietach v ramci spoluprace so Statmi Eurdpskej unie (ORPHANET) a pri
tvorbe Narodného planu (programu) rozvoja starostlivosti o pacientov so zriedkavymi
chorobami v SR (EUROPLAN).

2.4. Medzinarodna spolupraca

Lekarska genetika je v niektorych Castiach poskytovania zdravotnej starostlivosti zvlast uzko
Specializovana. V pripadoch mimoriadne zriedkavych genetickych chordb nie je mozné zabezpelovat
diagnostiku na narodnej urovni, preto je potrebna Siroka spolupraca v ramci Eurépskej uUnie pri
vytvarani Eurépskej referenénej siete pracovisk a pracovnikov v oblasti zriedkavych choréb. Je
potrebné podporit tie pracoviska, ktoré maju potencial naplnenia kritérii na Centra expertizy pre
zriedkaveé choroby.‘”

V diagnostike ¢astejSich monogénovych ochoreni je Ziaduce rozSirovat pocet vySetrovanych
diagn6z v Slovenskej republike, ako aj rozsah pouzivanych diagnostickych metéd tak, aby boli
zabezpecCené vsetky vyznamné poziadavky.

3. Vzdelavanie zdravotnickych pracovnikov v odbore

Poznatky v oblasti humannej a lekarskej genetiky sa dynamicky rozsiruju. Od zdravotnickych
pracovnikov sa vyzaduje intenzivne obnovovanie a dopifianie teoretickych vedomosti a praktickych
zru€nosti a skusenosti.

Spodsob dalSieho vzdelavania zdravotnickych pracovnikov, kritéria a spésob hodnotenia
ststavného vzdelavania zdravotnickych pracovnikov upravuji osobitné predpisy.”

4. Zavereéné ustanovenie

ZruSuje sa koncepcia odboru lekarska genetika ¢. OPLS-2535/99/Ro zo dfia 15. marca 2000
uverejnend vo vestniku Ministerstva zdravotnictva Slovenskej republiky zo dfia 22. maja 2000, Ciastka
13-15, ro€nik 48.

5. Nadobudnutie uéinnosti
Tato koncepcia nadobuda ucinnost 1. maja 2014.

4 Odportidanie o kvalitativnych kritériach pre narodné centra expertizy (CE) pre zriedkavé choroby.
(http://nestor.orpha.net/EUCERD/upload/file/EUCERDRecommendationCE.pdf).
® Nariadenie vlady Slovenskej republiky ¢. 296/2010 Z. z. o odbornej sposobilosti na vykon zdravotnickeho povolania, spdsobe
dalSieho vzdelavania zdravotnickych pracovnikov, sustave Specializaénych odborov a sustave certifikovanych pracovnych
¢innosti v zneni neskorSich predpisov.

Vyhlaska Ministerstva zdravotnictva Slovenskej republiky ¢. 366/2005 Z. z. o kritéridch a spdésobe hodnotenia stustavného
vzdelavania zdravotnickych pracovnikov v zneni neskorsich predpisov.

Vynos Ministerstva zdravotnictva Slovenskej republiky zo 17. septembra 2010 ¢. 12422/2010 - OL, ktorym sa ustanovuju
minimalne Standardy pre $pecializa¢né $tudijné programy, minimalne $tandardy pre certifikacné $tudijné programy a minimalne
Standardy pre Studijné programy sustavného vzdelavania a ich Struktira v zneni neskorsich predpisov.



http://nestor.orpha.net/EUCERD/upload/file/EUCERDRecommendationCE.pdf

