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Rare diseases in Quebec

Current services in rare diseases include:

Multiple provincial programs (PQDNSU, RQDM, PAQTMMH, etc.)
Up to 300 clinics diagnosing and treating patients with rare diseases
Multiple programs to access drugs for rare diseases

Despite the existence of programs and clinics, many
challenges need to be addressed:

Lack of standardization
Lack of common overarching structure in programs and services
Lack of synergy across the health care system



Challenges for individuals living with rare
diseases in Québec

Diagnosis and Access to Access to
management treatments social services
e R e R
Diagnostic odyssey
Few efficient treatments Lack of psychosocial
Psychiatrization available support
Indadequate care
e R e A
Inequitable access Few clinical trials/limited
research on rare Psychological distress
[ Lack of coordination/ \ Jisegses
fluidity of care L ) L )

https://publications.msss.gouv.qc.ca/msss/fichiers/2022/22-916-01W.pdf



Time for action in rare diseases in Quebec

Politique québécoise pour les maladies rares (2022)

Health care and services in rare diseases
Quality, safe, equitable, inclusive, adapted and culturally sensitive care and services
Patient-centered approach

7
Fast and facilitated access to care and services A é N
Learning approach S a é

https://publications.msss.gouv.qc.ca/msss/fichiers/2022/22-916-01W.pdf

Plan d’action québécois pour les maladies rares 2023-2027

1. Raising awareness and training

2. Equitable and facilitated access to diagnosis, care and I
services formation i e |emen s

3. Promotion of research, innovation and data collection

https://publications.msss.gouv.qc.ca/msss/fichiers/2023/23-916-02W.pdf



MSSS names Reference Centers in rare diseases

/\ 5 centres de référence interdisciplinaires pour les soins et la recherche en
en maladies rares et un centre de référence régional désignés

CIUSSS SLSJ

CIUSSS Estrie CHU Sainte- (Centre de

CHUM cillebs=tl (CHUS) CUSM Justine référence
régional)

\g{gﬁ(/eerﬁgﬁ\ent Québec -



Census of rare disease expertise and
services in Quebec

Santé

of Services sociaux Recensement québécois des soins et services disponibles en
Québec aama maladies rares

Started by the MSSS in May 2024

Method: Survey adressed to each reference center
Objective: Dress an accurate and detailed portrait of the currently
available expertise and services in rare diseases in the Quebec

health care system



Rare disease themes proposed by MSSS

Syndromes dysmorphiques ou polymalformatifs avec ou sans troubles neurodéveloppementaux associés
Autismes, déficience intellectuelle et autres troubles neurodéveloppementaux

Démences précoces, maladies neurodégénératives et autres atteintes rares du systéme nerveux central
Maladies cardiaques héréditaires isolées

Immunodéficience, maladies auto-immunes et auto-inflammatoires systémiques rares

Maladies vasculaires rares accompagnées d’une atteinte multisystémique

Maladies hépatiques rares

Maladies neuromusculaires et autres maladies rares du systéme nerveux périphérique

Maladies rares en dermatologie

10 |Maladies rares endocriniennes

11 |Erreurs innées du métabolisme

12 |Maladies constitutionnelles de I'érythropoiése, de 'hémostase et autres conditions rares hématologiques
13 |Mucoviscidose et affections liées a une anomalie de cystic fibrosis transmembrane conductance regulator (CFTR)
14 | Maladies respiratoires rares

15 |Maladies rénales rares

16 |Maladies rares de I'os, du calcium et du cartilage

17 |Surdités congénitales

18 |Maladies rares de la rétine et autres maladies rares de I'ceil

19 |Maladies rares de la téte, du cou et des dents

20 |Non applicable ou autre

O 00N O O WIN |-



NAVI-NAT: a component of the action plan

Through a network of clinical experts and with the support of nurse
navigators, patients will get access directly to the appropriate expertise.

Patients will be directed to an expert in the NAVI-NAT network and offered the
appropriate investigations, for a more efficient path to diagnosis.

In the absence of a diagnosis, their case will be presented to a provincial NAVI-
NAT case discussion meeting to recommend future steps in their evaluation.

Patients accepted in the NAVI-NAT network remain active in the network until
a diagnosis of rare diseases is established or ruled out.

https://publications.msss.gouv.qc.ca/msss/fichiers/2023/23-916-02W.pdf



NAVI-NAT:
Provincial navigation network in rare diseases

The objectives of NAVI-NAT are:
Assist patients in their path to a diagnosis
Coordinate efforts to shorten the diagnostic odyssey, for
individuals with rare diseases to attain their full health and well-
being potential.
Build on the expertise in the health care system, by working
closely with the reference and competence centers.
Act as the entryway and as a resource to guide patients more
quickly to the most relevant care and services
Create a community of practice in rare diseases, to share best
practices and benefit from the expertise of all stakeholders



The NAVI-NAT vision

Co-construct with reference Access through a single
and competence centers \ / point of entry
Integrate patient partners @ ____ Reduce delays at each step
and patient groups of the diagnostic process
Patient
Integrate research and / Support patients and families

through their Navi-Nat

teaching about rare diseases :
trajectory of care



Increased value for the patient and for the

health care system
T il

Reduce waiting times de délais d'attente : Colts  Qualité  Résultats
o Referral is evaluated and directed to the specialist/clinic with the
appropriate relevant expertise within 5 days
o First clinical evaluation— Objective : 4 weeks

Delay to diagnosis
o Target: 3 to 6 months, depending on the complexity of the situation

Orientation of patient to appropriate care and services, with expert
recommendations

Reduction of costs due to the diagnostic odyssey



What NAVI-NAT is not

NAVI-NAT is not a substitute to existing trajectories of care
It uses, improves and connects to existing trajectories and structures

NAVI-NAT is not an addition to the patient load for reference centers
It improves the orientation of patients more directly to the right expertise

NAVI-NAT is not a centralized approach to care
It improves communication before and after a referral, to facilitate better
collaboration in the health care system.

NAVI-NAT is not the only strategy in the rare disease action plan
It is one of many actions planned to improve care in rare diseases

NAVI-NAT is not comprehensive patient care for individuals with rare diseases
It focuses on access to a diagnosis



Patient
trajectory
in Navi-Nat

CHUM

Centre hospitalier
de P'Université de Montréal

[/
[ 4
C) CHU
Sainte-Justine
‘ \ Le centre hospitalier
universitaire mére-enfant

Université
de Montréal

Patient

PATIENT MEDECIN REFERENT
(Pédiatrique ou adulte)

Référence d’un patient
sans diagnostic
Suspicion de maladie
rare a NAVI-NAT via
la plate-forme

Retour au médecin référent
avec I'explication
(ex: dossier incomplet et/ou faible
suspicion de maladie rare)

%

Poursuite de I'investigation

Referring physician Navigation team

NAVI-NAT

RESEAU NAVI-NAT

(Centre de références)

NAVIGATION CLINIQUE

Triage de la
demande WEB
Point de chute unique

i

Evaluation de la demande
Oui par le médecin ou la
clinique appropriée

Cas accepté
dans NAVI-NAT?

Non

Diagnostic de Oui
maladie rare?

Non Autres diagnostics de
maladies rares possibles?

Discussion de cas dans
une réunion NAVI-NAT

Autres investigations Réévaluation selon
possible? la recommandation

Non @

Etablir un plan de
réévaluation a distance
(délai, expertise)

Health care systen

RESEAU
(Centre de références et
centres de compétences)

i

Prise en charge du patient
selon la condition



Governance structure

nce principles:

Patient representatives ernance CHUM and

RQMO or other patient organization representative

ient
--------------
Involvement of partners

from community services
« Continued communications
‘ with the patient/family and
| | referring physician
throughout the patient’s

opé?gtrircl)i:]iel Comité qualité coggirr?:te;on sci(e:;\){ir:‘ii:qie/ trajectory in NaVi_Nat_ )
de navigation performance U réseau communauté de  Referrals based on clinical
clinique pratique

expertise, capacity, and
geographic proximity



Piloting NAVI-NAT

Pilot triage algorithms developed, based on common presentations of
rare diseases.

For adults:
Diagnostic odyssey (> 3 specialist evaluations in last year
without a diagnosis) and suspected rare disease
Hypermobility and suspected rare disease

For children
Short stature/failure to thrive and suspected rare disease
Overgrowth and suspected rare disease

Diagnostic odyssey (> 3 specialist evaluations in last year
without a diagnosis) and suspected rare disease



Nat Algorithme décisi I: Retard

P de maladie rare- pédiatrie - DOCUMENT DE TRAVAIL

Médecin référent

Navi-Nat

Navi-Nat / Centre de référence

Navi-Nat / Centre de référence

Enfant présentant un retard statural (svec ou sens retard pondéral) avec
e suspicion de maladie rare
Coches les critbres qui sappliquent
Critéres dinclusion:
O Patient < 18ans
a
O Taille < -3 déviations standards (Ter percertie)

O Taille < -2 déviations standards (Se percentiles) ET microcéphaie
24
O Suspicion de maladie rare

Spéctier
Critéres d'exclusion:
O Retard pordéral bolé
O Une atieinte hée  une grossesse en cours - rérer en dinique
génédique prénstaie
O Une histoire familisle
suggestive d'une maladie rare)

formulaire pour une

. Compléte un
W

Formulaire 3 compléter :
Cochez les cases qui s appliquent et les informations fournies

obligatoires initises 4 fourrir
O Données nominatives du patient
0 Courbes poids, PC
O Poids et tife de naissance (pour enfant < 5 ns)
O Age gestationnel (pour enfant <5 ans)
O Informations diniques.
O Consertement patient-parents

Autres informations si disponible et pertinent
0O fvelustion en pédiatrie
O Symptomes digestits
O Développement
O Histore famiisie pertnente
O Trouvailles pertinertes & Fexamen physique
O Evaluation nutritonnelle
O Taille cible génétique (ou taille de ses deux parents biologiques
O Bilan sanguin:
FSC

(=

fer 1 BIN.
abumine)
cdqnunwm@mn@wn
TSH et IGF 1
FSH, LH, estradial (si file 2 9 ans)
FSH, LH, testostérone (sl garcon 2 12 ans)
O CGH/LP-WGS
Imagerie (3ge osseux, autres)
Riples

Test & la sueur

ooopoooo

oo

o

Démarche(s) préalable(s) en cours:

O Demande de consultation en pédiatrie CRDS
O Demand

z mmeﬂmdﬂéu‘m(wﬁlw

DAum

Réception nouvele requite Novi-Nat (équipe pédiatrique)
!

RETARD STATURAL

cromsance
O Discordance avec la taille cible
Eemples:

Bilans & faire 3 priort:
O Taile cible génétique (ou taille de ses

. nostic posé
et prents Bclogicpes ?:a’mmt
0 Age osseux
3 sl s
I+ ResdStawnliok Poursuite investigation
U Neni-Nat / Communauté de
O Fonction rénsle (créatirine. BUN, pratiue
o analyse durine)
rique O Fonction T, GGT,
Biakiaion e anayse s donndes mm%utmm)
ciniques disponibles O Dépistage cosliaque (Anti-
(Pref de o santé Novi-Not) e (Ao
O TSHetiF1
l O FSH, L, estraiol (s file  9.ans)
O FSH, L, testostérone si gargon 2
RETARD STATURAL 12an9)
wl u O CGH/LP-WGS
RETARD STATURO-PONDERAL
‘Retour au médecin référent svec Retard statura
|, Requite ne rencontre pas prdoidemlll b g \ =
i L FIN NAVI-NAT /‘ disutres démerts suggestts de Trjectoire Génétique [ Dsmosicpost )
e 2 Syndrome dysmorphique \_ &
0 Micocéphaie = Poursute investigation
O Dysmorphies lans 3 faire priott: Navd-Nat / Communauté de
Diagnostic posé entre la = B m"’“*,u O CGH/LP-WGS patique
Wcaptioncle i rcalte st Retour au médecn rédérent avec 5 °PIP:’"“ e
le triage dinigue \ explication ) Ancemaies conglrie
Ex: Fibrose bystique N FIN NAVI-NAT /
Trajectoie Maladies omauses
3 Syndrome dysmorphique
Retour au médecin référent
t«: de heiuﬁrm) Retard statural O Dyspiasie squelettique Cageos v:-mr \
IRSEIAA oY {accessitle on m.n.g.) [ prvivehiossibal dautres Béments suggestifs Bilans & faire & prior. ~
| évalustion supplémentaire ol — i ) tne maladie osatuse Q Bl
m:&?«mmm;. O Corsultation en pédiatrie \ ANNAVINAT | | g 0 Cakium Poursuite investigation
O Biln sanguin ~— O Disproportion des membres / O Phosphore ) et
O Imagerie cu autre fractures ER Aitis
O Dysmorphie a um
O Histore de fractures muipies 0 Poomphatss e
Uamilisle ou persomele) D
Dossier Navi-Nat en
FAIBLE suspicion de mm'h“ suspens
maladie rare évalustions el Atterte des résultats
nicessais SR o
res s \ 9
SO ey Fermeture 12 mois o] s D e e \
Gautres ddments i y
e o Q Matsdie immunologique s plectc
MODEREE & ELEVEE pratique
L suspicion de maladie rare
5 radnlol =
10- Maladies rares endocriniennes N
‘conauctance reguistor (CFTR)
20

RETARD STATURO-
PONDERAL
Silan initd & faire
O Bilan sanguinc
a ’C
2 e
2 (créatinine, BUN,
a T, GGT., dburmine)
O Dépist : inase (1gA total)
aTH
O CGH/LP-WGS
Retard staturo-pondéral
[ /
autres Séments s dune (  Dlagnosticpost
umm Tu)-:mw \ NNvhar
[0 Micaéphdie = Synd-m dysmorphique Poursuite investigation
O Dysmorphies O Dysplasie squelettique Navi-Nat / Communauté de
O Retard gobal de développement / pratique
o
O Anomalies congéniales
N s pnou. Diagnostic posé
autres déments suggestifs une PRNAVERA
maladie digestive rare e Trjectoire Gastro
Poursue nvestigation
O Maldie inflammataire intestin Nvi-Nat / Communauté de
o () pratique
/ Diagnostic posé
Retard staturo-pondéral \_ PNNAVINAT
T >
dtres déments suggesti dune st Poursute nvestigation
R Nevi-Nat / Communauté de
pratique
10- Maincies rares endocriniennes
ml#’pl‘ -
16- Maincie: rares ce '0z, du caicium et du cartilage
20~ Autre.




Strengths of NAVI-NAT

Patient-centered provincial approach to facilitate access to
a diagnosis

Advisory committee including diverse stakeholders,
including both patient representatives and patient group
representatives

Navigation team already in place (2 nurses, 3 genetic
counselors, 2 medical geneticists, 1 pediatrician)

Support from the MSSS

Engagement from the leadership and clinical teams in the
Reference Centers



Next steps for NAVI-NAT

Keep census of expertise in rare diseases across centers in Quebec
up to date and complete
Ensure tools used for tracking patient trajectories in NAVI-NAT are
efficient and secure
Navigate the transition to Santé Québec
Make sure roles and responsibilities of all parties and
stakeholders are clearly defined
Raise awareness about NAVI-NAT
Build a community of practice in rare diseases in Quebec
Measure impact of NAVI-NAT for patients with rare diseases



Merci!
navi-nat@ssss.gouv.qc.ca

CHUSJ.ORG



