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1. Exposici6é de motius

I. Amb el nom de trastorns o malalties
genétiques constitutives es poden identificar
més de 6.000 malalties. Les malalties gené-
tigues constitutives sén un problema de salut
important a Catalunya per la seva incidéncia;
s’estima que entre un 2 i un 3% dels nascuts
presenten una alteracié d'origen genétic. Es
caracteritzen per alteracions constitutives en el

material genétic, amb diferents causes,
pronostic i tractament. Algunes d’aquestes
malalties genetiques estan causades per

l'alteraci6 d’'un sol gen (monogeniques), pero
d’altres poden estar causades per l'alteracio de
molts gens (multigéniques) o per alteracions
cromosomiques (visibles o submicroscopiques)
numeriques o estructurals. A banda de la
complexitat en el diagnostic de moltes
d’aquestes malalties, I'atencié al malalt i 'estudi
de les seves families comporten procediments
diagnostics i terapéutics d’elevada complexitat.

Aixi mateix, la identificaci6 de mutacions
somatiques (no germinals) en cancer esta
permetent la subclassificacié de tumors en
categories o perfils genétics que, en alguns
casos, té una gran rellevancia terapeutica, com
és en el cas dels cancers de colon metastatic,
de pulmé i de mama, aixi com en malalties
oncohematologiques (sindromes mielodisplas-
tiques i neoplasies mieloides i limfoides, entre
d’altres), que sén malalties oncoldgiques amb
una prevalenga molt elevada.

II. Mitjangant I'Ordre SSI/2065/2014, de 31
d’octubre, es modifiquen els annexos |, 1l i lll del
Reial decret 1030/2006, de 15 de setembre, pel
qual s’estableix la cartera de serveis comuns del
Sistema Nacional de Salut i el procediment per
a la seva actualitzacio.

L'Ordre modifica, entre d’altres, diferents
apartats de l'annex Ill, Cartera de serveis
comuns de latenci6 especialitzada, de
'esmentat Reial decret que estableixen la
cartera de genética, concreta aspectes
fonamentals de la cartera de genética i defineix
el consell genétic i els grups de patologies per
als quals s’indicara aquest consell genétic, aixi
com els tipus d’analisis genétiques i els criteris
per a la indicacio de cadascun d’ells.

L’apartat 5.3.10 estableix I'atencié als pacients i
familiars en I'area de genética que comprendra
el consell genétic i les analisis genétiques. El
numero 1 daquest apartat estableix que
I'atencié als pacients i familiars en l'area de
genética en el Sistema Nacional de Salut ha
d’incloure:
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a) El diagnostic de malalties o trastorns de base
genetica, mitjancant la integraci6 de la
informacio clinica personal i familiar i 'obtinguda
després de la realitzacié dels estudis genetics.

b) La transmissi6 de la informacié, de forma
clara i comprensible, sobre el risc de recurréncia
o trastorn, les consequéncies per al pacient i la
seva descendéencia i les possibilitats de
prevencio prenatal i postnatal.

c) La derivacid dels pacients i familiars als
diferents professionals especialitzats i grups de
suport necessaris per a l'adequat maneig de
cada situacio.

El procés de consell genétic i les seves
indicacions es recullen en el punt 5.3.10.3 i les
analisis geneétiques i les seves indicacions en el
punt 5.3.10.4 de les modificacions al Reial
decret 1030/2006, de 15 de setembre,
establertes a I'Ordre SS1/2065/2014 esmentada.

El consell genétic és el procediment destinat a
informar una persona sobre les possibles
conseqiiencies per a ela o la seva
descendéncia dels resultats d’'una analisi o
cribratge genétic, i els seus avantatges i riscs i,
en el seu cas, per assessorar-la en relacié amb
les alternatives possibles derivades de l'analisi.
Aquest procediment té lloc tant abans com
després d’'una analisi genética o cribratge
genetic, i pot realitzar-se fins i tot en la seva
abséncia.

Les analisis genétiques (proves genetiques) son
el procediment destinat a detectar la presencia,
'abséncia o les variants d'un o diversos
segments de material genétic, la qual cosa
inclou les proves indirectes per detectar un
producte génic o metabdlit especific que sigui
indicatiu  principalment d’un canvi genétic
determinat. Els resultats d’'una analisi geneética
permeten confirmar o descartar la sospita d’'una
malaltia genética o ajudar a determinar la
probabilitat que una persona desenvolupi o
transmeti una malaltia genética. Actualment, hi
ha més de 1.000 analisis (proves) genetiques
disponibles.

Les analisis genétiques de diagnostic de
mutacions somatiques en cancer estan
destinades a detectar la preséncia, 'abséncia o
les variants d'un o diversos segments de
material genétic que permeten alinear les
terapies amb els perfils moleculars d’un tumor
determinat i, en alguns tipus de tumors, poden
donar informacié pronostica. Tot i que
actualment el nombre de terapies dirigides
aprovades per a subgrups de pacients amb
tumors  caracteritzats  molecularment  és
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globalment baix, el nombre de pacients que se’'n
poden beneficiar és elevat atesa I'elevada
prevalenga d’aquests tipus de tumor. D’altra
banda, gracies als avencos continuats es
preveu que, en els propers anys, aquest nombre
de terapies dirigides s’ampliara molt a altres
tipus de tumors i que, conseqientment, se'n
beneficiaran molts més malalts.

lll. El sistema sanitari destina una quantitat
important de recursos al diagnostic de malalties
genétiques, cosa que fa necessaria la seva
optima utilitzacio i coordinacio per assolir-ne els
millors resultats i la seva sostenibilitat. Aixi
mateix, el diagnostic genetic requereix sovint la
coordinacié i cooperacio entre diversos centres
sanitaris, la qual cosa fa necessaria la creacid
de circuits i mecanismes de coordinacié per tal
de garantir la millor atencié als malalts i els seus
familiars.

Es considera necessari concentrar el diagnostic
i el consell genéetics en un nombre limitat de
centres que disposin de les infraestructures i del
grau d’expertesa necessari per garantir una
atencié oOptima i l'avaluacié dels resultats, tal
com s’estableix en els criteris definits en els
annexos | i ll.

Aixi mateix, es considera necessari configurar
un model d’atencié integrat per una xarxa
coordinada de centres i serveis de primer nivell,
organitzats en una xarxa —altament integrada,
col-laborativa i competent, i que garanteix els
fluxos, la informacié, la comunicacio, el
coneixement i el valor en els dos sentits (de dalt
a baix i de baix a dalt)— i d’acord amb els nivells
de resolucid i especialitzaci6 necessaris per
garantir els millors resultats, la maxima qualitat,
'avaluacié integrada, el maxim recorregut i la
capacitat i potencialitat per ser un centre de
referencia a nivell europeu.

La finalitat d'aquest model d’ordenacioé és la de
contribuir al repte de la sostenibilitat del sistema
sanitari public, a la millor racionalitzacié i
utilitzacié6 adequada dels recursos, a la millora
de la qualitat assistencial, a I'equitat en I'accés i
en els resultats i a la potenciacié de les
sinergies i de les complementarietats, tot
facilitant la millora en la transferéncia de
coneixement i la intensificacié i la potenciaci6 de
la innovacié, factors imprescindibles per ser un
model de primer nivell.

Tenint en compte les instruccions del CatSalut
05/2013, d’'unitats d’alta especialitzacid, per la
gual s’estableix el marc regulador de les UAE
hospitalaries o multihospitalaries en el si del
CatSalut, i 12/2014, de desenvolupament i
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implantacié del model d’atencié a les malalties
minoritaries (MM) a Catalunya.

D’acord amb el Pla de salut de Catalunya 2011-
2015, com a instrument indicatiu i marc de
referéncia per a totes les actuacions publiques
en la matéria en 'ambit de la Generalitat de
Catalunya.

Vista la proposta de la Comissié de Serveis
d’Alta Especialitzacié, creada per Resolucio del
director del CatSalut de 18 d'octubre de 2010.

Vista la proposta del director general de
Planificacié i Recerca en Salut, en virtut de les
competéncies que li sén conferides per 'article 6
del Decret 56/2013, de 22 de gener, de
reestructuracio del Departament de Salut.

Tenint en compte larticle 6.1 de la Llei 15/1990,
de 9 de juliol, dordenacié sanitaria de
Catalunya, que estableix la finalitat del CatSalut
de la coordinacié de tot el dispositiu sanitari
public i de cobertura publica i la millor utilitzacié
dels recursos disponibles, i d’acord amb larticle
7.1f), que preveu la funci6 destablir
mecanismes generals i criteris d’actuacio
vinculants quant als centres, els serveis i els
establiments adscrits, pel que fa a la seva
coordinacié amb el dispositiu sanitari public.

D’acord amb l'article 11 del Decret 118/2014, de
5 d’agost, sobre la contractacié i prestacioé dels
serveis sanitaris amb carrec al Servei Catala de
la Salut, que preveu les instruccions del Servei
Catala de la Salut i que estableix que les entitats
proveidores de serveis sanitaris han de complir
les instruccions que el Servei Catala de la Salut
dicti en el marc de les seves competencies.

D’acord amb el conseller de Salut, i en exercici
de les facultats que m’atorguen els articles 16 i
17 de la Llei 15/1990, de 9 de juliol, d'ordenacio
sanitaria de Catalunya, dicto aquesta Instruccio.
2. Ambit d’aplicacié

Servei Catala de la Salut (CatSalut).

Sistema sanitari integral d'utilitzacié publica de
Catalunya (SISCAT).

3. Objecte

L’'objecte d’aquesta Instruccid és establir en

'ambit del CatSalut, d’acord amb el Pla de
reordenacio dels serveis d’alta especialitzacio:
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- el model assistencial i la reordenacié del
procés datencid als pacients, per als
trastorns o malalties genétiques constitutives
i somatiques;

- les unitats d’alta especialitzacié en analisis
genetiques (proves genetiques) i consell
geneétic, és a dir, les unitats de genética
clinica, i

- els laboratoris de diagndstic especialitzats
de referéncia.

Les previsions d’aquesta Instruccié tenen un
caracter assistencial, organitzatiu i d’ordenacio
dels corresponents serveis en el si del CatSalut.
No és objecte daquesta Instruccié la
reordenacio del cribratge genétic.

Les referéncies que es fan en aquesta Instruccié
als centres hospitalaris, es fan Unicament als
efectes del que estableix la Instruccié. En
qualsevol cas, les referéncies es fan sense
perjudici de la normativa d’autoritzacié i
acreditacid que els sigui d’aplicacié i de la
classificacié dels hospitals establerta a l'article
36 del Decret 118/2014, de 5 d’agost, sobre la
contractaci6 i prestacié de serveis sanitaris amb
carrec al Servei Catala de la Salut.

4. Nivells d’atencié i analisis (proves)
genétiques d’alta especialitzacié

4.1. Nivells d’atencio

En el marc de la reordenacié dels serveis d’alta
especialitzacié, en relaci6 amb el diagnostic i
consell genétic i en funci6 de les proves
associades i de la seva complexitat, s’han
identificat els nivells d’atencié seguents:

a) Nivell 0: es refereix al diagnostic molecular
per al qual no es requereix consell genétic
especialitzat, és a dir, per a aquelles
alteracions genetiques que no estan
recollides en l'apartat 5.3.10.3.b) de I'Ordre
SSI/2065/2014.

b) Nivell 1: es refereix al consell geneétic

especialitzat per a determinades patologies

0 grups de patologies (pot estar o no

centralitzat en un centre de referencia per a

una patologia determinada), d’acord amb

els criteris del CatSalut.

c) Nivell 2: es refereix a la consulta sobre
qualsevol malaltia genética i comprén el
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consell genétic abans i després de la prova
genetica.

4.2. Analisis
especialitzacio

(proves) genétiques d’alta

Tenint en compte aquests nivells de diagnostic i
consell genétic, seguint els criteris establerts en
el punt 5.3.10.4.e) de I'Ordre SSI/2065/2014, i
d’acord amb el seu impacte en salut, als efectes
de la seva ordenacid, es determinen els tipus
d’analisis (proves) genetiques d’alta
especialitzacid seglents, els quals consten a
'annex Il d’aquesta Instruccio:

- Analisis genétiques diagnostiques (apartat 1r).

- Anadlisis genétiques predictives o presimpto-
matiques (apartat 2n).

- Analisis genétiques de portadors (apartat 3r).

- Analisis genetiques per al diagnostic prenatal
(apartat 4t).

- Analisis genétiques per al diagnostic
preimplantacional (DGP) (apartat 5¢&).

- Analisis de farmacogenética i farmacoge-
nomica (apartat 6¢).

A Tannex lll, hi consta la descripci6 de cada
tipus d’analisis genetiques d’alta especialitzacio.

5. Model d’atencié i organitzatiu

Als efectes d’aquesta ordenacid, s’estableix un

model d’atenci6 amb les caracteristiques
seguents:
a) En el diagnostic genetic de malalties

geneétiques constitutives:

El consell genetic apropiat abans i després de la
prova genetica o fins i tot en la seva absencia,
en els casos que estableix I'apartat 5.3.10.3 i
5.3.10.4 de I'Ordre SS1/2065/2014.

b) El diagnostic molecular de mutacions
somatiques en cancer i el corresponent consell,
i analisis genétiques, d’acord amb el que preveu
especificament I'apartat 5.3.10.4.c) i d).

L’organitzacié general del model es caracteritza
per:

1. L’establiment d'una xarxa integrada
d’atenci6é i seguiment que, basant-se en
criteris clinics i organitzatius, faciliti que
els pacients per als quals estigui indicat
rebin el diagnostic, 'assessorament, els
tractaments i el seguiment adequats.
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2. Les intervencions per al diagnostic,
'assessorament i el tractament han de
concentrar-se on pugui reunir-se tota
I'experiéncia necessaria de forma cost-
efectiva i se’'n puguin avaluar els resultats
de manera sistematica.

3. L’avaluaciéo de resultats, la qual cosa
requereix que els centres reportin els
resultats en una Unica base de dades en
I'ambit del CatSalut.

Es considera que l'organitzacié assistencial de
les malalties genetiques constitutives s’ha de
basar en una xarxa assistencial integrada per
unitats de genetica clinica en centres hospitalaris
de referéncia i unitats de genética clinica
tutelades amb les quals es relacionen els centres
hospitalaris propers als pacients —o centres
hospitalaris de proximitat— i els laboratoris de
diagnostic especialitzats de referéncia.

La concentracié de serveis d’alta especialitzacio
té com a objectius la millora de la qualitat i els
resultats clinics, aixi com [leficiencia en la
prestacié d’aquests procediments de diagnostic,
assessorament i tractament de les malalties
geneétiques constitutives i del cancer.

Amb aquest model de reordenacié del procés
d’atencid i xarxa coordinada de serveis d’acord
amb el nivell d’expertesa, es contribueix al repte
de sostenibilitat del sistema sanitari public, a la
millor racionalitzacié i utilitzacié adequada dels
recursos, a la millora de la qualitat assistencial i
de l'equitat en l'accés i en els resultats. També
ha de facilitar la millora en la transferéncia de
coneixement i la intensificacié i la potenciaci6 de
la innovacio.

Pel que fa a [lorganitzaci6 del diagnostic
molecular de les mutacions somatiques en
cancer, es considera que cal concentrar el
diagnostic en un nombre limitat de centres de
referéncia capacitats i amb les tecnologies
necessaries, i també amb capacitat d'actualitzar
les técniques i tecnologies apropiades segons el
desenvolupament cientific i les recomanacions
dels experts del Comité Cientific (annex ).

5.1. Xarxa integrada d’atencié i seguiment.
Coordinacié i continuitat assistencial

En aquest model, I'atencié dels pacients esta
coordinada i compartida entre el centre
hospitalari de referéncia, el centre hospitalari de
proximitat i latencidé primaria. Els centres
hospitalaris de referéncia i les unitats de genética
clinica, les unitats de genetica clinica tutelades i
els centres hospitalaris de proximitat correspo-
nents han d’acordar la manera de relacionar-se i
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les responsabilitats assistencials que assumeix
cadascu, d’'acord amb els criteris del CatSalut.

L’atencié sanitaria en geneética ha de ser efec-
tuada d’'una forma multidisciplinaria, integrada i
coordinada, a la vegada que cal optimitzar els
mitjans disponibles i concentrar I'expertesa.

La identificaci6 d'una situacié clinica de les
considerades en aquesta Instruccié es pot fer a
I'atencié primaria, tot i que el més freqlent és
gue en aquest nivell d’atencioé sorgeixi la sospita
diagnostica fonamentada en els hospitals de
proximitat. En aquest cas, el pacient s’ha de
derivar, mitjancant els circuits establerts o altres
mecanismes de coordinacié entre hospitals, als
hospitals de referéncia on es troben les unitats
de genética clinica que son les encarregades de
la sol-licitud i interpretacié dels resultats de les
proves diagnostiques i de [I'assessorament
genetic.

En qualsevol cas, el CatSalut pot establir criteris
de responsabilitat de I'atencio, la derivaci6 i el
nivell de resolucio.

5.2. Centres hospitalaris de proximitat

Amb caracter general, es considera que el
centre hospitalari responsable de I'atencié als
pacients és el centre hospitalari del territori que
disposi dels corresponents recursos
especialitzats adequats per al diagnostic,
'assessorament i el tractament dels trastorns o
malalties genétiques constitutives i somatiques.
En cas que aquest centre hospitalari de
proximitat no disposi d’aquests recursos, el
pacient s’ha de derivar a I'hospital de referéncia
corresponent al seu territori.

Els hospitals que disposen de les unitats de
genética clinica que es defineixen en l'apartat
5.3 han d’actuar com a centres hospitalaris de
proximitat quan aixi es consideri d’acord amb la
residéncia del pacient i dels criteris del CatSalut.

El CatSalut ha de determinar els circuits
corresponents de derivacid atenent als criteris
generals i especifics del model d’ordenacié.

5.3. Centres hospitalaris de referéncia
5.3.1. Unitats de genética clinica

El centre hospitalari de referéncia és el
responsable, en coordinacié amb la seva unitat
de genética clinica, de sollicitar la prova
diagnostica amb utilitat clinica que escaigui al
laboratori corresponent. Aquesta sol-licitud,
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només la pot fer un facultatiu, amb el vistiplau
de la unitat de genética clinica.

El centre de referéncia és també el responsable
del consell genétic a través de la seva unitat de
genética clinica. En els casos en qué
'assessorament genétic sigui de nivell 1, el
podra realitzar el facultatiu clinic degudament
acreditat, juntament amb l'assessor genetic; si
és necessari, el facultatiu clinic o del laboratori
de referéncia haura d’assessorar la unitat de
genetica clinica en aquells aspectes d’alta
especialitzacio que el caracteritzen.

Als efectes d’aquesta ordenacid, el cancer
hereditari queda comprés dins de les unitats de
genética clinica, ja sigui com a subunitats
independents o no, en funci6 del model
organitzatiu de cada centre. En qualsevol cas,
cal reconeixer l'esfor¢ fet els darrers anys i el
valor generat per alguns centres i serveis en el
desenvolupament de I'atencié en consell genétic
en cancer hereditari.

Una vegada efectuat el consell genetic, el
pacient pot ser derivat al centre hospitalari de
proximitat per al seguiment, si la seva condicié
clinica ho permet i es garanteix la coordinacié
del seu procés assistencial.

El CatSalut ha de determinar els corresponents
circuits de derivacié atenent als criteris generals
i especifics del model d’ordenacio.

5.3.2. Unitats de genética clinica tutelades

Es consideren centres hospitalaris de referencia
tutelats els centres en cadascuna de les regions
sanitaries de Catalunya que, sense disposar
actualment d'una unitat de genetica clinica,
seran tutelats per les unitats de genética clinica
que consten a I'annex | i pel CatSalut durant un
periode maxim de 4 anys, fins que disposin de
'expertesa necessaria exigible com a centre
hospitalari de referéncia amb unitat de geneética
clinica, tal com es defineixen en [Iapartat
anterior.

Entre els centres hospitalaris de referéncia amb
unitats de geneética tutelades i les unitats de
genética clinica que actuin com a centres
assessors i de tutela s’ha d’establir una relacié
formal en els termes que indiqui el CatSalut.

5.4. Laboratoris de diagndstic especialitzats
de referéncia

Amb caracter general, cal considerar que el
laboratori de diagnostic especialitzat de
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referéncia per fer el diagnostic genétic i emetre
l'informe corresponent és aquell que esta dotat
amb les infraestructures necessaries, que
compta amb l'expertesa requerida, d’acord amb
el que s’estableix a I'annex |, i que esta acreditat
pel CatSalut per fer-ho.

Els laboratoris de diagnostic especialitzats de
referéncia han d’actuar com a consultors i
assessors en els ambits d’especialitzacio
corresponents per als centres hospitalaris de
referencia sempre que sigui necessari.

A banda d’actualitzar continuament I'expertesa
en el diagnostic d’'una determinada condicid
genética constitutiva o grup de malalties, el
laboratori de diagnostic especialitzat de
referéncia es compromet a garantir un
diagnostic acurat en els resultats, aixi com a
seqguir les guies de bona practica clinica. Per a
les proves que encara no es realitzin dins de les
unitats i laboratoris reconeguts en aquesta
Instruccid, se’'n podra sollicitar I'externalitzacio,
prévia autoritzacié del CatSalut.

Els criteris per determinar els laboratoris de
diagnostic  especialitzats de referéncia es
defineixen en I'annex |.

5.5. Centres de diagnostic molecular de
mutacions somatiques en cancer

D’acord amb la seva expertesa i la disponibilitat
de les infraestructures necessaries i en funcié
dels criteris definits en l'annex Il, s’estableix
inicialment un nombre de 4 centres per al
diagnostic de mutacions somatiques en cancer,
tot tenint en compte el nombre de proves
vinculades a les indicacions de farmacs per
oncologia i/o0 hematologia clinica.

Aquests centres sbén els responsables de
I'estudi citogenetic i/o molecular del panell de
mutacions somatiques consensuat pel Comité
Cientific, aixi com d’emetre un informe que s’ha
d’enviar al centre sol-licitant de la prova.
Aguests centres actuen com a consultors en el
seu ambit d’especialitzacio.

Aquests centres s’han de coordinar entre ells
per tal d'oferir les proves amb els mateixos
criteris establerts pel Comité Cientific (vegeu el
punt 8). Aguest seguiment dels criteris
establerts, necessari per garantir una equitat
d'accés i una qualitat similar dels pacients, ha
de ser d'obligat compliment; aixi com la
introduccié de qualsevol millora que acordi el
CatSalut.
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El CatSalut ha de determinar els centres de
diagnostic molecular de mutacions somatiques
en cancer que acompleixin els requeriments
esmentats, i tenint en compte els criteris de
provisié de serveis i de contractacio, els criteris
territorials i de planificacio.

6. Procediment d’acreditacié dels centres
hospitalaris i dels laboratoris especialitzats
de diagnostic genétic de referéncia per part
del CatSalut

El procés de consell genétic i de realitzacio
d’analisis genétigues amb finalitats sanitaries
s’ha de portar a terme en centres que han
d’estar acreditats d’acord amb el que estableix
l'article 56 de la Llei 14/2007, de 3 de juliol,
d’'investigacié biomeédica.

Als efectes del que preveu aquesta Instruccio, el
CatSalut ha de determinar, atenent als criteris
de qualitat i expertesa de I'oferta de serveis, als
criteris territorials i als criteris de planificacio, els
hospitals, laboratoris i centres de referéncia per
grups de malalties. Aquesta determinacié es
difondra a través de la plataforma Canal Salut.

Aquesta acreditacido dels requisits exigits pel
CatSalut i la determinacié d’aquests hospitals,
laboratoris i centres de referencia per part del
CatSalut no té caracter permanent, siné que
resta  subjecta a 'acompliment  dels
requeriments actuals exigibles i als resultats
obtinguts. El CatSalut pot resoldre deixar sense
efecte 'acreditacio, tant per motiu de I'avaluacio
com per motiu de canvis en els criteris
territorials i de planificacié de serveis.

Els annexos | i Il daquesta Instrucci
especifiquen el procediment per a I'acreditacio i
determinaci6 dels centres hospitalaris i
laboratoris especialitzats de referéncia per part
del CatSalut.

7. Contractacio de serveis i prestacions amb
carrec al CatSalut

La contractacié de serveis i prestacions amb
carrec al CatSalut es fara d’acord amb el que
preveu el Decret 118/2014, de 5 d’agost, sobre
contractacié i prestacié de serveis sanitaris amb
carrec al Servei Catala de la Salut. Les
prestacions compliran els criteris establerts pel
Reial decret 1030/2006, de 15 de setembre, pel
qual s’estableix la cartera de serveis comuns i el
procediment per a la seva actualitzacid, aixi com
el que estableix I'Ordre SSI/2065/2014, de
31 d’octubre, per la qual es modifiquen els
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annexos I, Il i lll del Reial decret 1030/2006, de
15 de setembre.

8. Sistema d’informaci6. Registre i avaluacio

S’ha d’establir un sistema d’informacié d’acord
amb les indicacions del CatSalut en el qual la
unitat de genética clinica dels hospitals de
referéncia i dels hospitals tutelats, aixi com els
laboratoris de referéncia i els centres especialit-
zats, registrin les dades administratives,
clinigues i diagnostiques que determini el
CatSalut, amb la finalitat de permetre efectuar el
seguiment de l'activitat que realitzen i avaluar-
ne els resultats de forma periodica.

9. Implantacié de la Instruccié

El director de I'Area d’Atencié Sanitaria porta a
terme les corresponents actuacions d'implanta-
cio, coordinacio i seguiment d’aquesta Instruccio.

Les diferents unitats de les regions sanitaries
han de vetllar per la correcta implantacio
d'aquesta Instruccid en els respectius ambits
territorials i han de fer el seguiment dels fluxos
de pacients.

10. Seguiment i avaluaci6. Instruments
organitzatius
El CatSalut porta a terme el seguiment i

I'avaluacié de I'ordenacio i del procés.

10.1. Malalties genétiques constitutives

El CatSalut ha de dissenyar un sistema de
seguiment i avaluaci6 de les malalties
genétiques constitutives que garanteixi el
diagnostic i consell genétic en el marc del model
d’atenci6 a les MM descrit en la Instruccio
12/2014 del CatSalut i que tingui en compte
I'opinié dels experts i de la Comissié Assessora
de les Malalties Minoritaries.

10.2. Diagnostic molecular de les mutacions
somatiques en cancer

1. Comite Directiu

Es crea un Comité Directiu amb les finalitats
seguents:

- Fer el seguiment de la implantaci6 i dels
resultats.

- Actualitzar, si cal, el panell de mutacions.



t CatSalut

Servei Catala
de la Salut

- Informar sobre els diferents aspectes que
es considerin necessaris.

- Portar a terme les actuacions que estableixi
el CatSalut.

El Comité Directiu és presidit per una persona
del CatSalut i també en formen part vuit vocals,
quatre en representacié del Departament de
Salut i del CatSalut i un representant de
cadascun dels quatre centres implicats, i un
secretari, tots designats pel director del
CatSalut. Agquest Comite Directiu es reuneix
anualment i en totes aquelles ocasions que el
president ho consideri.

2. Comite Cientific

Es crea un Comité Cientific amb la finalitat de
fer el seguiment i l'avaluacid, i informar de les
propostes i dels projectes de modificacié i/o
ampliacié de la cartera al Comite Directiu.

Els membres del Comité Cientific s6n designats
pel director del CatSalut. El Comité Cientific és
presidit per un director cientific, amb una
expertesa reconeguda, demostrada amb un
registre de publicacions internacionalment
competitives. Esta format per liders clinics,
patolegs, bidlegs i altres professionals amb
experiéncia reconeguda en el camp. A proposta
del president, el Comité podra convidar experts
especialitzats en localitzacions tumorals i
d’altres ambits per rebre assessorament.

11. Disposici6 addicional. Responsabilitat de
Ilassegurament i accés a I’atencio

Les entitats proveidores de serveis sanitaris i els
centres sanitaris i hospitalaris han de verificar
'acompliment dels requisits d’assegurament,
residéncia i cobertura pel CatSalut.

Per part de les entitats proveidores de serveis
sanitaris, cal una \verificaci6 de [Iens
responsable de l'atencié i una acreditacié de la
responsabilitat i I'atencié a carrec del CatSalut
gue ve determinada per una validacié del nivell
de cobertura dels assegurats del CatSalut, i
'acompliment dels requeriments especifics que
estableix el CatSalut per a la seva facturacio.

En el cas de persones no residents a Catalunya,
cal que es compleixi el que estableix el Reial
decret 1207/2006, de 20 d’octubre, pel qual es
regula la gestié del Fons de cohesié sanitaria i
normativa de desenvolupament, aixi com el que
preveu la Instruccié 02/2011 del CatSalut, Fons
de cohesié sanitaria. Assisténcia a persones
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residents derivades entre comunitats
autonomes. Sistema d’informacié del Fons de
cohesid sanitaria.

En el cas de persones no residents a Espanya,
és d’aplicacio el Reial decret 81/2014, de 7 de
febrer, pel qual s’estableixen normes per
garantir I'assisténcia sanitaria transfronterera, i
pel qual es modifica el Reial decret 1718/2010,
de 17 de desembre, sobre recepta medica i
ordres de dispensacié d’acord amb la Directiva
2011/24/UE del Parlament Europeu i del
Consell, de 9 de mar¢g de 2011, relativa a
l'aplicacid6 dels drets dels pacients en
I'assisténcia sanitaria transfronterera, i d’acord
amb la Directiva d’execuciéo 2012/52/UE de la
Comissio, de 20 de desembre de 2012, per la
qual s’estableixen mesures per facilitar el
reconeixement de les receptes mediques
prescrites a un altre estat membre amb objecte
d’establir les normes per facilitar 'accés a una
assisténcia sanitaria transfronterera segura i
d’'alta qualitat, aixi com promoure la cooperacio
en matéeria d’assisténcia sanitaria entre Espanya
i la resta d’estats membres de la Uni6 Europea.

Les entitats proveidores de serveis sanitaris han
de tenir en compte les previsions de la
Instruccié 04/2013 del CatSalut, actuacions amb
relacié a la protecci6 de l'assegurament i la
responsabilitat de I'atencié sanitaria a carrec del
CatSalut.

El CatSalut no es fa carrec de les prestacions
de les quals no és responsable o respecte de
les quals hi ha un responsable. En aquests
casos, la seva facturaci6 s’ha de fer a la
persona com a atenci6 privada o bé directament
a I'ens que en sigui responsable. En qualsevol
cas, les entitats proveidores de serveis sanitaris
han de complir les instruccions del CatSalut que
estableixin previsions sobre accés, cobertura i
responsabilitat en 'assegurament.

12. Entrada en vigor

Aquesta Instruccié entra en vigor I'1 de juny de
2015.

Barcelona, 21 de maig de 2015

N

El director

Josep Maria Padrosa i Macias
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Annex |. Organitzacio de les proves de diagnostic i assessorament genetic

Els centres i serveis que sbén objecte d’aquesta Instruccié actuen com una xarxa integrada d’atencio i
serveis, presidida pels principis de confianca, col-laboracié, complementarietat i creacio de sinergies, que
facilita la informacié, el coneixement, 'assessorament, la transferéncia de coneixement i la innovacié, als
efectes de la seva configuracié com una xarxa de referéncia de primer nivell en aquest ambit.

1. Requeriments de les unitats de genética clinica i unitats tutelades

e Disposar dels experts necessaris per a la sol-licitud de proves diagnostiques, la interpretacio dels
resultats diagnostics i I'assessorament genétic.

e Les unitats de genética clinica, tant les inicialment reconegudes com les tutelades, han de
comptar com a minim, amb un facultatiu clinic especialista, un assessor genétic, un psicoleg i un
gestor de casos.

e Les unitats de genética clinica han d’estar reconegudes com a tals pel CatSalut.
Unitats de genética clinica tutelades

e Les unitats de genética clinica tutelades s6n aquelles que en un periode de 4 anys s’han de
capacitar, tant pel que fa als coneixements com pel que fa a la infraestructura, per tal de poder
ser reconegudes, si és el cas, com a unitats de genética clinica per part del CatSalut.

e Les unitats de genética clinica tutelades seran designades pel director del CatSalut atenent al
criteri territorial segtent:

Regi6é Sanitaria Barcelona

Regi6é Sanitaria Girona

Regi6é Sanitaria Tarragona

Regi6 Sanitaria Lleida

Regi6 Sanitaria Catalunya Central

e El centre hospitalari de la unitat de genética clinica tutelada ha d’establir un conveni especific

amb el corresponent centre hospitalari de referencia de la unitat de genética clinica, amb la
finalitat de recollir els corresponents acords.

2. Requeriments dels laboratoris especialitzats de diagnostic genétic de referéncia (generals i
d’alta especialitzaci6)

e Disposar d'un volum de casos suficient i de la infraestructura i els requeriments tecnologics
necessaris per al diagnostic.

e Disposar de professionals capacitats i, com a minim, d’'un assessor genétic, per fer 'analisi que
convingui en cada cas i per emetre un informe amb significat clinic.

e Disposar de protocols basats en la bona practica clinica i d'una acreditacié de qualitat
reconeguda.

e Posar a disposicié de les unitats de genética clinica (tutelades o no) el seu coneixement
especific.

e Fer recerca, demostrable per avaluacions externes del grup i de l'investigador principal que lideri
el laboratori.

e Avaluar els resultats amb auditors externs.

e Identificar un responsable Unic del procés.
9/12
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3. Relacié de les unitats de genética i de laboratoris especialitzats de diagnostic genétic de
referéncia

e Centres hospitalaris de referéncia

Unitats de genética clinica

Hospital Clinic de Barcelona / Hospital Sant Joan de Déu (Esplugues)
Hospital Universitari de la Vall d’'Hebron de Barcelona

Corporaci6 Sanitaria Parc Tauli

Hospital de la Santa Creu i Sant Pau

Unitats de genética clinica tutelades

— Hospital Universitari Arnau de Vilanova de Lleida

— Hospital Universitari Joan XXIII de Tarragona/Hospital Universitari Sant Joan de Reus
— Hospital Universitari Dr. Josep Trueta de Girona / ICO

— Hospital Universitari de Bellvitge / ICO

— Hospital Universitari Germans Trias i Pujol de Badalona / ICO

— Althaia

e Laboratoris generals de referéncia

— Hospital Clinic de Barcelona
— Hospital Universitari Vall d’Hebron

e Laboratoris especialitzats de referencia

— Malalties renals: Fundacié Puigvert

— Malalties neuromusculars: Hospital de la Santa Creu i Sant Pau

— Malalties cardiovasculars: Hospital Universitari Dr. Josep Trueta de Girona

— Ataxies: Hospital Universitari Germans Trias i Pujol de Badalona, Hospital Clinic de
Barcelona

— Trastorns cognitius i conductuals de base genética: Corporacié Sanitaria Parc Tauli

— Cancer hereditari: pendent de determinar.
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Annex Il. Criteris de designacio dels centres de referéncia del diagnostic molecular
del cancer (somatic)

El CatSalut ha de designar un nombre limitat de centres de referencia, en una fase inicial un nombre
no superior a 4, per realitzar les proves de diagnostic molecular del cancer (somatic) d'acord amb
criteris d'experiéncia acreditada, recerca basica i translacional que permeti actualitzar constantment la
tecnologia i ser internacionalment competitius.

D'altra banda, aquests centres han de disposar de grups de recerca clinica consolidada aixi com de
les corresponents unitats de consell genétic, en cas que sigui necessari per a l'orientacié del pacient.

El CatSalut proposa que els centres designats de referéncia estableixin un acord marc de cooperacio
per tal que les proves realitzades siguin comunes i decidides conjuntament per un consell cientific,
independentment del centre on es realitzi la prova, aixi com per promoure una estratégia que eviti al
maxim la duplicaci6é innecessaria de proves i la fragmentacié del teixit entre diferents centres. Per
tant, el Consell Cientific ha de determinar el panell de proves incloses per avaluacid, que ha de ser el
mateix per a tot els centre integrats en I'Acord marc i s’ha d’actualitzar segons els criteris que el
Consell Cientific estableixi, aixi com les noves aprovacions de proves vinculades als nous farmacs
aprovats en oncohematologia.

Altres centres amb menor capacitat per complir les condicions establertes en aquest apartat poden
establir una vinculacié amb els centres de referéncia per tal de col-laborar-hi en tumors especifics en
els quals tinguin una expertesa acreditada.

La finalitat d'aquest acord ha de ser realitzar un panell de proves de diagnostic molecular amb un
component de suport a la decisio terapéutica, d'acord amb les indicacions aprovades dels farmacs i
de les proves de biomarcadors acompanyants de la indicacio, i amb un altre component que permeti
situar-nos entre els paisos amb capacitat de recerca avangada en aquest ambit.

1. Requeriments dels centres hospitalaris de referéncia

e Disposar de I'expertesa, del volum de casos, la infraestructura i els requeriments tecnologics
necessaris per al diagnostic molecular i/o la citogenética vigent, i la capacitat d’'incorporacié
tecnologica continuada per donar resposta als progressos rellevants per a la practica clinica en
oncologia i hematologia.

e Haver estat oferint tractaments, inclosos o no en assaigs clinics, de forma continuada en els
darrers anys, que permetin oferir millors alternatives terapéutiques o tractaments innovadors als
malalts.

e Disposar de professionals especialitzats en biologia molecular, patologia molecular,
bioestadistica, citogeneética, bioinformatica, aixi com d’unitat de consell genétic, en cas que fos
necessaria; i de recerca clinica en oncologia i hematologia acreditada nacionalment i
internacionalment.

e Tenir grups de recerca acreditats per institucions de recerca reconegudes (AGAUR o altres) que
hagin estat sotmesos a avaluacions externes en el diagnostic molecular i el tractament del
cancer.

e Disposar de protocols basats en la bona practica clinica i d’'una acreditacid de qualitat
reconeguda de bones practiques de laboratori, de recerca i d'anatomia patologica.

¢ Identificar un responsable del procés unic.
e Es valorara que els laboratoris tinguin algun tipus d’acreditacio oficial com la ISO 15189 i d’altres.

2. Relaci6 de laboratoris acreditats

Tenint en compte aquests criteris esmentats, i després d'una avaluacié amb experts de reconeguda
solvéncia internacional, els centres de referéncia s’han d’establir mitjancant resolucio del director del
CatSalut.
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Annex lll. Tipus d’analisis (proves) genetiques d’alta especialitzacié

1.

Analisi (prova) genética diagnostica: son les proves genétiques que es realitzen en un individu
simptomatic per confirmar o descartar una malaltia genética (hereditaria 0 somatica) determinada.
El consell genétic previ a la prova geneética pot ser de nivell 0, s'ha d'obtenir el consentiment lliure
i informat, que inclou la informacié pretest, en quée consisteix i per qué s’ha de fer la prova
geneética i quines son les seves implicacions per a la prova i per a la familia. Si el resultat és
positiu, s’ha d’oferir assessorament genetic, si no s’ha ofert previament, tant al pacient com als
seus familiars. L'assessorament genétic també pot ser indicat quan el resultat és negatiu.

Prova genetica predictiva o presimptomatica: es refereix a les proves genétiques que es
realitzen a un familiar sa amb un alt risc especific de desenvolupar una malaltia determinada,
generalment, d’aparicié tardana. L’alteracié genética ha estat identificada préviament en la
familia, és la responsable de la malaltia o és la que confereix un alt risc de desenvolupar-la. Tot i
gue la familia ja hagi estat aconsellada per un professional médic, cal recordar que és obligatori
realitzar un assessorament genetic previ i posterior a la prova genética predictiva, acompanyada
per l'avaluacio i el suport psicosocial (nivell 1).

Proves genetiques de portadors: és la prova genetica que té per finalitat detectar si un individu
és portador d’'una mutacié genética que en general té poca o cap consequéncia per a la salut
d'aquesta persona. No obstant aix0, pot determinar un alt risc de malaltia en la descendéncia si
s’hereta d'un dels pares (en cas d'heréncia lligada a I'’X, premutacié autosomica dominant o
translocacié cromosomica) o en combinacié amb la mateixa mutacié o altra en el mateix gen de
l'altre progenitor (en cas d'heréncia autosomica recessiva). S’ha d’oferir el consell genétic abans i
després de la prova genética.

Proves genétiques per al diagnostic prenatal: sén les proves genétiques realitzades durant
I'embaras ja sigui per detectar una mutacié, un haplotip determinat o un canvi cromosomic, que
determinen un major risc d’'un determinat problema en el fetus. Es obligat oferir als futurs pares
assessorament genétic abans i després de la prova genética.

Diagnostic genétic preimplantacional (DGP): és la prova genetica realitzada per determinar la
preséncia d'una mutacio, haplotip determinat o canvi cromosomic en una o dues cél-lules d'un
embrié en una familia amb un risc conegut préviament per un trastorn cromosomic o mendelia,
per tal de seleccionar els embrions no afectats a ser implantats. Es obligat oferir als futurs pares
un apropiat assessorament genetic abans i després del DGP. (Nota: el DGP s’ha de diferenciar
del cribratge genétic preimplantacional que té com a finalitat millorar els resultats del tractament
d’infertilitat en families que no tenen riscos genétics coneguts.)

Proves de farmacogenética i farmacogenomica: son les proves geneétiques realitzades per
determinar la susceptibilitat genética a les reaccions adverses o a l'eficacia d’'un medicament en
un individu amb un genotip determinat. Generalment s6n demanades per especialistes
d'oncologia médica que han de decidir la prescripcié de quimioterapia d'acord amb els resultats
de la prova, que no sén genetistes clinics, i la necessitat d'un adequat assessorament geneétic per
un especialista en genética dependra de si els resultats tenen implicacions afegides, a més de les
implicites a les decisions sobre el tractament especific, tant per a la persona avaluada com per
als seus familiars.
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