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PLAN DE PRESENTATION

- Mise en contexte

- Les étapes de la démarche
- Les résultats

- Les retombees

- Quelques pistes pour I'avenir
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L'ONCOGENETIQUE C'EST QUOI?

- Dans certaines familles, plusieurs personnes sont touchées par le cancer sur plusieurs
générations et a un jeune age. Ces histoires familiales peuvent étre liées a I'existence d’'une
préedisposition génétigue sous-jacente.

- Ces mutations genétiques peuvent se transmettre dans les familles de genération en génération:

= par la mere ou
= par le pere

- Lorsqu’un individu est porteur d’'une telle mutation, la survenue d’un cancer n’est pas
automatique, mais le risque de développer la maladie est majoré par rapport au risque de la
population géenérale.

- Le risque varie selon le gene en cause.

- D’autres facteurs de risque peuvent jouer un réle, dont le score de risque polygénique .



L'ONCOGENETIQUE C'EST QUOI?

Thématique transversale

« Augmentation du risque de plusieurs cancers
* Implication pour les traitements du cancer

» Opportunité de réduire le risque de
developpement de ces cancers

- Evolution rapide de la génomique et de la
medecine génétique

» Expertise et ressources limitées

Sein Endométre Ovaire Prostate | Pancréas | Colorectal | Polypes | Gastrique
ATM BRCA1 BRCA1 ATM ATM APC APC APC
BARD1 BRCA2 BRCA2 BRCA1 BRCA1 BMPR1A | BMPR1A | BMPR1A
BRCA1 EPCAM BRIP1 BRCA2 BRCA2 CHEK2 GREM1 CDH1
BRCA2 MLH1 EPCAM CHEK?2 CDKN2A EPCAM MUTYH | CTNNA1
CDH1 MSH2 MLH1 EPCAM EPCAM GREM1 NTHL1 MLH1
CHEK2 MSH6 MSH2 HOXB13 MLH1 MLH1 POLD1 MSH2
NF1 PMS2 MSH6 MLH1 MSH2 MSH2 POLE MSH6
PALB2 PTEN PALB2 MSH2 MSH6 MSH3 PTEN MUTYH
PTEN RAD51C PMS2 MSH6 PALB2 MSH6 SMAD4 PALB2
RAD51C | RAD51D | RAD51C PALB2 PMS2 MUTYH STK11 PMS2
RAD51D RAD51D PMS2 STK11 NTHL1 SMAD4
STK11 TP53 TP53 PAS2 STK11
TP53 POLD1 TP53

POLE
PTEN
SMAD4
STK11
TP53

Panel de génes du Réseau Québécois de
Diagnostic Moléculaire (RQDM) 2023




CONTEXTE DANS L’EST DU QUEBEC

Majorité des services en oncogenétique dispenses par le CHU.
Listes d’attente s'allongent.

» |Insatisfaction de la clientele.

» Utilisation compromise de thérapies ciblées ou de chirurgies adaptées
au statut génétique.

» Incapacité d'identifier les mutations génétiques avant le developpement
d'un cancer ---> augmente les colts des soins et diminue I'espérance

de vie.



CONTEXTE HISTORIQUE DANS L'EST DU QUEBEC

COLLABORATION CLINIQUE ET RECHERCHE
1996 — Projet INHERIT BRCA

2007 — 1er modéle collaboratif (MCO) au CMS

2012 — Mise en place du Centre ROSE (recherche)
2014 — Mise en place du Réseau ROSE (recherche)

2015 — 1° Symposium sur le risque héréditaire de cancer
2017— MCO (chirurgiens du CMS et gynéco-oncologues)
2017 — 2¢me Symposium sur le risque héréditaire de cancer

2019 — 3¢me Symposium sur le risque héréditaire de cancer

2019 — Présentation au comité directeur du RUISSSUL du ROEQ

REALISATIONS

8 3 2 professionnels

de la santé formés

6 000 livrets d'information

remis a la clientéle

@ 8 000 personnes ont visionné

les conférences enregistrées

({3 3 0 0 personnes ont eu acceés

a des services dans leur région

2 symposiums
ont rejoint plus de 40 0 Joliette @

professionnels de la santé
01
Ovl
consultations faites
48 % des patients qui sont

en attente dune consultation
vivent en région périphérique.

Réseau ROSE / 2018

Les partenaires de ce projet sont
« CHU de Québ | R — Y .

Baie-Comeau @
Saguenay 9
9 Rimouski
Québec g iles-de-
ivis la-Madeleine

v Collaboration

v/ Intégration de patients partenaires accompagnateurs
v Développement continu de projets innovants

v/ Développement d'outils d'information

v Programmes de formation continue accrédités

v Site web

v Rayonnement

e Québec 2a




MANDAT DU RESEAU

En 2020, le comité directeur du RUISSSUL a mandaté
le CHU pour formaliser un réseau en oncogénétique

de I’Est du Québec (ROEQ).



ETAPES DE LA MISE EN PLACE

@ Diagnostic ﬁ Consolidation

Planification i Consultation
tﬁy i),

* Gouvernance du * Entrevues et groupes * Analyse des données e Rencontres réseau
projet de discussion e Cartographies * Plan d’action commun
* Qutils de collecte * Sondage web aupres e Constats des visites * Maintien des liens
* Données et portrait des professionnels * Rapports entre les acteurs
statistique RUISSSUL * Suivi du plan d’action
e Diffusion et * Sondage
communication téléphonique aupres
de la clientele

Sept 2020 a jan. 2021 Fev. 2021 a juin 2022 Jan. 2022 a déc. 2022 jan. 2023- ...
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RESULTATS

BILAN DE LA CONSULTATION DES REGIONS : 1000 ACTEURS CONSULTES
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RESULTATS

PERSPECTIVE DES
451 CLINICIENS CONSULTES

Oncologues plus a l'aise avec la prescription
de tests génétiques, mais peu prescrivent;

Peu connaissent les lignes directrices en
oncogénetique;

Peu se sentent qualifiés pour le suivi des
porteurs de mutation;

Intérét marqué pour la formation médicale
continue.

S MONGENE

C

Participants’ Characteristics

Tob Family  Oncolo-  Other
O v A At
(n= [n= (n="
Q COTE-NORD — 15 (3%) s
Family Physician  Oncologist ~ Other speciali Male 148 (33%) 57(25%) 17(35%) 74 (42%)
SAGUENAY-LAC-ST-JEAN — 70 (16%) 11(73%) [ 4(27%) Female S01io7iy; 168 GE%)} (25(65%): T00(EN
Family Physician Oncologist ~Other specialist Missing 2 2 o o
39 (56%) 7 (10%) 24 (34%) Practice setting (multiple cholces possible)
—\ Family medicine group 177 (39%) 174 (77%) o 2(1%)
Hospital 328(73%) 106 (47%) 49 (100%) 173 (99%)
Physician-owned practice  28(6%) 8 (4%) 0 20 (12%)
Sagueriay O @ GASPESIE-LES-DE-LA-MADELEINE 12 (3%) m' 101 ‘:2’" ’7‘:”" z “z"’
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L { \ Adult only 179 (40%) 25(11%) 42 (86%) T2 (64%)
@ Eat N ‘( 9 CHAUDIERE APPALACHES — 78 (17%) Pediatric only 10 (2%) 0 24%)  8(5%)
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Prescribing Genetic Testing for
Cancer Susceptibility

Family Physicians

Over the last year, have you
ordered a genetic test for
cancer susceptibility?

Do you consider yourself qualified

Interest in Continuing Medical
Education

Following Up Cancer Mutation
Carriers

Family Physicians

Over the last year, have you
seen a cancer mutation carrier for
a follow-up or management?

\

Do you consider yourself

to recommend genetic testing Jrg 92% qualified to follow a cancer [RFed L
for cancer susceptibility? mutation carrier?
Oncologists M Scmewhat to very interested B Not very to not at all interested Oncologists
M Not sure Missing
Over the last year, have you Over the last year, have you
ordered a genetic test m seen a cancer mutation carrier for 67% 1% 2%
for cancer susceptibility? a follow-up ermanagement?
Aware of Practice Guidelines for
Do you consider yourself qualified Hereditury Cancer Predispositinns Do you consider yourself
to recommend genetic testing 72% 28% qualified to follow a cancer 38% 49%
for cancersusceptibility? mutation carrier?
Other Specialists Other Specialists
Over the last year, have you Over the last year, have you
ordered a genetic test TN 1% seen a cancer mutation carrier for 48% 46%
for cancer susceptibility? a follow-up ormanagement?
Do you consider yourself qualified Do you consider yourself
to recommend genetic testing qualified to follow a cancer
for cancersusceptibility? [RTLH 7% mutation carrier? [P §0%
M Yes W No
M Not sure Missing
B Yes M No M Unsure/missing HYes M No M Unsure/missing

Lapointe J., Nabi H.,et al. Genetic testing for cancer susceptibility: Physicians'Attitudes and Practices in Eastern

Québec, Canada.

BRCA symposium. Montréal. 2-5 mal 2023



RESULTATS

PERSPECTIVE DES
501 PERSONNES CONSULTEES

- Clientele satisfaite;

- Clientele ayant participé a un conseil génétique
rapporte avoir recu plus d’information;

- Pistes d’amélioration :
- Acces au test génétique;
- Acces au suivi (MD/IPS et imagerie);
- Acces aux chirurgies préventives;

- Soutien.

11 C g MONGeNE

Results

Participation in a Genetic Counseling Session

Participonts’ Chorocteristics N=501

Age of respondents - Meo D S5(.4)
N (=)
Gender
Women 457 O2%)
Men 44 (B.B%)
Cancer history ot the time of genetic testing
Yes 381(76.4%)
No 8 (23.6%)
Genetic test result
Pothogenic variont 57 (27.4%)
vus 228 (455%)
No variant 36 (27.7%)
Region
Bas-Saint-Lourent 55 (1.0%)
Soguenay-Loc-Saint-Jeon 58 (TL6%)
Capitcie-Nationole 193 (38.5%)
Choudiére-Appaloches 126 (252%)
Other 68 (B.75%)
Year of the genetic blood test
207-20%8 93 (B8%)
2018-2019 97 (19.4%)
2019-2020 155 (309%)
2020-2021 150 (29.9%)
Modeis of oncogenetic service dedivery
Troditional T %2(323%)
Collaborative 258 B515%)
Fast-track colioborative B162%)
GCSS total score” - Mean (SD) 26.4 (39

“The Genetic Counselng Sotisfoction Scale (GCSS) wos answered
Dy those who ottended C genetic Counseling Sesson.

Suggestions to Improve Oncogenetic Services
concenouon
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From the Questionnoire

&

From Medical Records

@2

B Yes W Yes
B N2 | S not otiend i an ndaduol B Not found in
o FOUr GENUI Counkeing medical recoed
B | dont reenember
Participation in a Genetic
Participants” Experience MS‘(M
Yes prvalue
(0-378) h"OO) <000!

A"

‘ <0001
38%

‘ “ 5

'“mmmm

materisl prioe 1o Uhe test?
B Yes B N

Were you isfformed thot you coukd

bove odditional distussions with the

genetic team before deciding Lo
hove the tent?
B Ya g No

Were you isformed then the Lest

resull might impoct
muh&-ﬂ‘:‘;
N Yes B No

Were you informed then the test
resull might hove implcations for
your family memnbers?

B Y @ No

Were you informed how you would

receive the result®
N Yes @ No

Were you infformed when the sesult
would be available?
B Yes @ N

To whent extent are you sotished
1 have hod the genetic test?

B Very/ Somewhot Euatisfied

| Net sure

B Very/Sorewhot sotafled

Decision rege Sated with
undergoing the gemelic
L (accie e
where C k °c regret ana 10C
s Ngh regec)

Oone 0

Guérard R., Nabi H.,et al. Genetic counseling services for hereditary breast and ovarian cancer :
Patients’Experience and Satisfaction. BRCA symposium. Montréal. 2-5 mal 2023




RESULTATS

PRINCIPAUX ENJEUX IDENTIFIES

- Absence de trajectoire claire (uniformisation, standardisation des pratiques,
confusion dans les roles et responsabilités)

- Acces (consultation, délais, +++formulaires)

- Prise en charge des clienteles a risque de cancer (coordination du suivi, mise a jour
des recommandations, clientele pédiatrique une fois adulte, patients orphelins,
acces chirurgies préeventives, formation)

Absence de registre et de données



-]
MODELE LOGIQUE

> MISE EN OEUVRE {é\} — EFFICACITE ET RENDEMENT %

Ressource

Acteurs du réseau de la
santé et des services
sociaux

Acteurs de larecherche
Patients partenaires
Décideurs

Expertises / données
probantes

Support institutionnel
Gouvernance
collaborative

« Favoriser les opportunités

de réseautage

Clarifier le réle des
différents acteurs
(hiérarchisation)
Collaborer au
développement de
pratiqgues harmonisées
Organiser des activités de
formation

Diffuser l'information
Encourager l'innovation et
I'amélioration des soins et
services (acces et prise en
charge)

Plans d'action réseau et local
Cartographie révisee
Collaboration inter
professionnelle/
institutionnelle renforcée
Chercheurs et patients
partenaires impliqués
Activités de formation
Guichet unique en
oncogeénétique

Nombre de tests, nombre de
prescripteurs

Portrait des pratiques des
intervenants pour chacune
des régions

/il Effet

_ recherché

» Acces équitable et
opportun aux services en
oncogeénétique

« Acces a un suivi adapté
au risque

» Majorité des médecins de
1ére ligne se sentent
qualifiés et outillés pour
assurer le suivi des
clienteles a haut risque

« Efficience des
établissements

IDEQ, C < MONGENE

Réseau d’'oncogénétique
de I'est du Québec




RETOMBEES ET REALISATIONS

@ Mobilisation et sensibilisation de tous les acteurs
@ Réflexion majeure concernant l'offre de service
‘@ Représentation de I'oncogénétique au comité de gestion de cancérologie du CHU

@ Présence des cliniciens du RUISSSUL aux rencontres mensuelles du laboratoire de
geneétique du CHU

@ 4eme Symposium risque héréditaire de cancer en 2023

‘@ Microprogramme de génétique a I'UL depuis septembre 2023

‘@ Recrutement d'un oncogénéticien au CHU en septembre 2023

@ Collaboration avec la recherche consolidée

@ Actions régionales ayant amélioré I'offre de service en oncogénétique



A VENIR...

Réorganisation majeure de I'oncogenétique au CHU
5eme édition du Symposium risque héréditaire de cancer
Comité régional afin d'assurer le suivi du plan d'action
Clinigue régionale de discussion de cas d'oncogénétique




SI VOUS SOUHAITEZ Consultez ce SWAY
EN SAVOIR PLUS SUR
NOS TRAVAUX:
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5° ngposium

Risque heréditaire
de cancer -miseajour 2025

3 octobre 2025

Centre Intégré de Cancérologie - CIC
CHU de Québec - Université Laval

de Québec
Université Laval




WIS{®

a toutes les
personnes

et equipes
gui ont collaboré

a la réalisation de ce
CREEITR
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