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*Professeur émérite de I’Université Laval
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*Médecin spécialiste en biochimie médicale et chef du Département de medecme de laboratoire du
CHU de Québec-Université
*Directeur du PQDNS, CHU de Québec-Université
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Objectifs

A la fin de la présentation, les participants seront en mesure de:

1. Nommer les principales composantes du PQDNSU
2. Reconnaitre les étapes majeures de I'évolution du programme

3. Reconnaitre le travail des personnes ayant contribué au
programme
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Plan

L L

Présentation du PQDNSU

Structure et gouvernance

Apercu historique

1 programme, 2 volets: urinaire et sanguin
Assurance qualité

Les partenaires du PQDNSU
Reconnaissance des pionniers
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1. Présentation du PQDNSU

* Un programme de santé publique (PNSP)

* Principes directeurs (nouveaux)

* Cadre de référence existant

 Offert gratuitement a tous les bébés qui naissent au Québec
* Unique : volet sanguin(CHUQ) et volet urinaire (CHUS)
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1. Présentation du PQDNSU

Objectifs du programme

1. Offrir le dépistage néonatal sanguin et urinaire aux parents de tous les
bébés qui naissent au Québec;

2. Soutenir la prise de décision éclairée des parents en offrant de
I'information de qualité sur le Programme;

3. Maximiser la qualité et la performance des tests de dépistage;

4. Offrir, dans les meilleurs délais, les services de dépistage, de confirmation
diagnostique et de prise en charge des enfants diagnostiqués.
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2. Structure et gouvernance

PQDNSU
MSSS

( : ‘

Laboratoire fiduciaire Labarataire fiduciaire

INSPQ INESSS Comité consultatif

Centres : . ’Estrie-
h ~— CHU de Québec- Université CIUS.SS.de . E.strle.antre — Parents de nouveau-nés
accoucheurs Laval hospitalier universitaire de
Sherbrooke
Centresde Laboratoires de confirmation
référence diagnostique
( [ [ 7 N ] L
CUSM | CHU Sainte-Justine CHU de Québec - CIUSSS de VEstrie - CIUSSS du Saguenay- CIUSSS du Bas St-Laurent CIUSSS de LAbitibi-Témiscamingue = CIUSSS de UEst-de-Montréal -
' Université Laval CHU de Sherbrooke ' Lac-Saint-Jean (Hépital de Rimouski) (Hépital de Rouyn-| ) (Hépital Maisonneuve-Rosemont) '
e Ll Maladies Maladies Fibrose kystique FK) Fibrose kystique FK) Fibrose kystique FK) énomalies de
métaboliques métaboliques métaboliques métaboliques ’hémoglobine
Tyrosinémie
Hypothyroidie Hypothyroidie H R T
2 2 ypothyroidie Hypothyroidie
congénitale (HC) congénitale (HC) congénitale (HC) cgr?géni{ale (HO)
Fibrose kystique FK)  Fibrose kystique FK) Fibrose kystique FK) Fibrose kystique FK)
Anomalies de Anomalies de

’hémoglobine

Déficit immunitaire
combiné sévere
(SCID)

Amyotrophie
spinale (AS)

hémoglobine

Déficit immunitaire
combiné sévere
(SCID)

Amyotrophie
spinale (AS)

Anomalies de
’hémoglobine

Déficit immunitaire
combiné sévere
(SCID)

Amyotrophie
spinale (AS)

Anomalies de
hémoglobine

Déficit immunitaire
combiné sévére
(SCID)
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3. Apercu historique



Réseau de médecine génétique du Québec
(Création en 1969)

CHUL CHUS
Quebec Sherbrooke

Hopital de Montreal Hopital Ste-Justine
pour enfants Montréal




Réseau de médecine génétique du Québec

CHUS CHUL HME STE-JUSTINE
Dépistage Urine Sang
populationnel
Dépistage a Tay-Sachs
haut-risque Thalassemie
Diagnostic X X X X
prénatal
Services X X X X

genétiques
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Centres de référence

Hépital Ste-Justine (Montréal) il € e il e e
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Historique: Au cours des années 1970

Début des premiers services de génétique au Québec
¥
Concentrés dans les CHU: a Montréal, Québec et Sherbrooke

\ 4

Services de nature ultraspécialisée: chaque centre possede des
champs de compétence particuliers

$
~ 16 000 patients ont recours a ces services annuellement

\ 4

Programme québécois de dépistage néonatal a deux volets: le

dépistage sanguin et le dépistage urinaire
4

Détection de maladies génétiques graves, évitables lorsque le
traitement est entrepris rapidement: taux de participation élevé

L'organisation des services de génétique au Québec, Plan d’action 2005-2008, Santé et Services sociaux, 2005
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Historique: en 2000

MSSS a désigné la génétique comme secteur prioritaire

\ 4

Objectif: préparer le systeme de santé a utiliser les découvertes émanant
de la recherche en génétique et a les rendre accessibles a la population

\ 4

Elaboration d’une stratégie en trois volets

L'organisation des services de génétique au Québec, Plan d’action 2005-2008, Santé et Services sociaux, 2005 H



Historique: en 2000

1) Le volet organisation des services:

- consolider les services existants: anticipation de nouveaux services, maladies multifactorielles
- préparer la transition vers ces nouveaux services

2) Le volet organisation de I’environnement social, normatif et réglementaire:
- encadrer les changements anticipés par les développements en génétique: valeurs sociales,
normes éthiques et juridiques

3) Le volet planification des développements futurs:

- apporter des pistes de solution aux questions suscitées par les nouveaux développements en
génétique

- mettre en ceuvre: a) les mécanismes de transfert des connaissances scientifiques vers les services
b) les processus décisionnels

L'organisation des services de génétique au Québec, Plan d’action 2005-2008, Santé et Services sociaux, 2005 B



Historique: influence
de Charles R. Scriver - Dépistage urinaire

= Charles Scriver mentionne: “So much happens by chance”
¥
= Fervent partisan et défenseur de |'utilisation d'échantillons d'urine, en plus du sang, pour le
dépistage des erreurs innées du métabolisme
¥
= |Intérét pour un article sur le métabolisme des acides aminés utilisant la chromatographie
(Charles Dent et John Walshe de I’'UCL) = Mary Efron
¥
= Publication: "New Renal Tubular Amino-Acid Transport System and a New Hereditary Disorder of
Amino-Acid Metabolism'' (Nature, 1961)
¥
Dépistage du neuroblastome pour les nouveau-nés du Québec par chromatographie sur couche
mince urinaire: projet de recherche (5 ans) NIH

¥

Importance de la recherche et développement
16

Auray-Blais C, Lemieux B., A tribute to Charles R. Scriver, Mai 2021
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4. PQDNSU: 1 programme, 2 volets

Volet urinaire

“wdlllglggcﬂﬂ 21]0ur£sj] L 44204 " Québec 28 G | 44204

21 jours

§1BEBE TRANSFERE DHOPITAL GIECBE TRANBFERE UHOPTIAL
RESERVEE oE

ok AU PQDNS %
A

RESERVEE
AU PQDNS

Etat de Fenfant: Normal [7] Pathologique E]—_-
Prématuré [_| Age gestationne! (en semaines)
Transtusion {s'ily a fieu): [] e g, otc..)|
O ® ®
| S o

INSTRUCTIONS: VOIR ENVELOPPE DE RETOUR

Etat do l'anfant: Normal ] Pathologique ]
Prématuré ("] Age gestationnel (en semalnes)
Transtusion {8y a lleu): [7] Prétranstusion ] Postranstusion feulot, g, ot..)

O ® ®
8 = |

INSTRUCTIONS: VOIR ENVELOPPE DE RETOUR

DEPISTAGE DE MALADIES METABOLIQUES HEREDITAIRES — URINE

— — i s soin ] ot moteenivs ]
sexe w[] ¢[]
coa [ o[] Mo ooin [] tait maternies (] minte {sein + sl matecaist) [ | parantérate[_]
mixte (sefn + it maternisd) [ parentérale[ ] PODS ACTUEL
POIDS ACTUEL -
S DATE DU PRELEVEMENT |
DATE DU PRELEVEMENT ANNEE Mot Joun
Nads o o TELEPHONE DES PARENTS
TELEPHONE DES PARENTS

MEDECIN DE 'ENFANT

MEDECIN DE LENFANT S — B 10~ RPF-

10~ RPF-30



Programme québécois de dépistage néonatal urinaire

B Début = 1971
Bl Dépistage = Volontaire
B Collecte d’urine = Parents
B Consentement = Libre et éclairé
H But = Médecine génétique préventive
B Age au dépistage = 5 jours de vie (en 1973)
21 jours de vie (depuis 1981)
B Analyses/an = ~ 66 000 a 70 000 (pour les 5 derniéres années)

B Analyses de 1973-2024 = ~3 750 000 analyses

18



Biomarqueurs pour le Programme québeécois de
déepistage neonatal urinaire

Maladies métaboligues heréditaires
\ 4
Acides aminés & acides organiques




Nécessaires remis aux mamans

2 Nécessaires (1 commandité)

Rappel aux parents

Feuillet avec carte RAMQ
du nouveau-né

po 5 4
& A

Biobanlie et confideialité

20




Collaboration volontaire des parents

1973 a 2024
Collaboration des parents varie de
84% a 93%

- Médecine sociale au Québec et prévention

- Outils pour favoriser la collaboration des parents

- Excellent travail des infirmieres dans les hopitaux et maisons des naissances
- Feuillet de rappel remis avec carte d’assurance maladie (RAMQ)

Statistiques, Programme urinaire



Maladies ciblées au Programme urinaire en 2024

Volet urinaire
Maladies du métabolisme des acides aminés
La citrullinémie classique
L'hyperargininémie
La citrullinémie de type Il
Le syndrome triple H
Maladies du métabolisme des acides organiques
L'acidurie méthylmalonique
L'acidurie propionique
Le 3-méthylcrotonyl glycinurie de type |
Maladies de transport des acides aminés
La cystinurie complete
La cystinurie incompléte (cys+>300 pmoles/mmole créat.)

Programme québécois de dépistage néonatal sanguin et urinaire — Cadre de référence, Octobre 2023 22



Programme québécois de dépistage néonatal urinaire
1973-2023

Nombre de nouveau-nés participants

» Acides aminés = 3637 182
> Acides organiques
- Acide méthylmalonique = 3569 282

- Autres aciduries organiques = 1642 214
(Depuis 2000)

Statistiques, Programme urinaire 23



Programme québécois de dépistage néonatal urinaire
Cas référés et confirmés de 1973-2023
En rouge: maladies ciblées en 2024

Maladies Cas confirmés
Méthylmalonicacidurie 103
Methylmalonicacidurie def. vit.B,, mat. 18
Argininosuccinicacidurie 19
Citrullinémie classique 7
Citrullinémie type I 4

Hyperglycinémie céetotique 4
Hyperargininemie 5
Méthylcrotonylglycinurie 12
Acidurie glutarique type | 1
Syndrome du HHH 1

Oxoprolinurie 5
Total 179 cas
Incidence totale 1: 20 300

24

Statistiques, Programme urinaire



Programme québécois de dépistage néonatal urinaire
Cas référés et confirmeés de 1973-2023

Troubles de transport Cas confirmés

Cystinurie compléete (homozygote) 234

Cystinurie incompléte (hétérozygote) 1 120
Total 1 354 cas

Incidence totale 1: 2700

Statistiques, Programme urinaire 25



Programme québécois de dépistage néonatal urinaire
Cas répertoriés et classés de 1973-2023

Troubles métaboliques

Troubles métaboliques Cas confirmés
Histidinémie 227
Histidinurie 20
Histidinurie protocole 55
Sarcosinémie 187
Sarcosinurie 21
Sarcosinurie protocole 73
Cystathioninurie 29
Cystathioninurie protocole 11
Déficience en prolidase 2

Total 625 cas

Incidence totale 1: 5800

Statistiques, Programme urinaire 20



Rehaussement technologique du
Programme québeécois de
déepistage neonatal urinaire vers
la spectromeétrie de masse
2018-2024

27



But de cette recherche évaluative

Evaluer la faisabilité, la pertinence et I'utilité clinique de
faire un transfert technologique du Programme
guebécois de depistage neonatal urinaire actuel vers la
spectrométrie de masse en tandem

INITIATIVE DE RECHERCHE PERSONNELLE

28



Transition du Programme urinaire actuel vers la
spectrométrie de masse

ier filtre sous lumiére UV Coupe - Disg ue 5 cm d’urine

'—v &7 r . . :

B/

Auray-Blais C. et al JIMD 2007

29



Transition du Programme urinaire actuel vers
la spectromeétrie de masse

) Urine sur

0 . ) papier filtre
Analvllxgs;'e\jI Spal' = /’ Whatman-
GE (10x 10

cm)

‘c{\m
Sl +250 L _
. standards Disque de 5 Q

. cm
b=\ - internes
1t B
A \k /
Elution
25 uL avec 3 mL '
d’échantillon NH,OH
P 0.01M 4 }
- Brassage =
rotatif (10 ol
min) ()
/
s

Auray-Blais C, Boutin M, Lavoie P, Maranda B. (2021) Int. J. Neonatal Screen.



Biomarqueurs ciblés - Standards internes

Troubles de la
synthése et

Amino

Aciduries

transport de
la créatine

aciduries

Organiques

Créatinine Créatinine-d, (pour la normalisation)
Guadinoacetate Guadinoacétate-d,

Créatine Créatine-d,

Uracile Uracile-15N,

Acide orotique Acide orotique-1°N,

Ornithine Ornithine-d,

Lysine Lysine-d,

Arginine Arginine-13C,

Cystine Cystine-dg

Citrulline Citrulline-d,

Acide argininosuccinique
Homocystine

Acide méthylmalonique
Acide 3-hydroxypropionique
3-Méthylcrotonylglycine
Propionylglycine

Acide 3-hydroxyglutarique
Acide 3-hydroxyisovalérique
Acide glutarique
N-Isovalérylglycine

Acide 2-méthylcitrique
Acide malonique

Arginine-13Cq

Homocystine-dg

Acide méthylmalonique-d,

Acide 3-hydroxypropionique-3C,
3-Méthylcrotonylglycine-d,
Propionylglycine-d,

Acide 3-hydroxyglutarique acid-dg
Acide 3-hydroxyisovalérique-dg
Acide glutarique-d,
N-Isovalérylglycine-dq

Acide 2-méthylcitrique-d,

Acide malonique-3C,

22 biomarqueurs + 22 standards internes

Auray-Blais C, Boutin M, Lavoie P, Maranda B. (2021) Int. J. Neonatal Screen.
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Maladies ciblées

« Syndrome du Triple H (Effet fondateur au Quebec)
 Acidurie argininosuccinigue

« Hyperargininémie

e Citrullinémie

e Citrullinemie type Il

 Acidurie méthylmalonique

 Acidurie propionigue

 Acidurie glutarique type 1

« 3-Méthylcrotonylglycinurie

« Homocystinurie

 Cystinurie (complete)

* Troubles de synthese et transport de la créatine

Auray-Blais C, Boutin M, Lavoie P, Maranda B. (2021) Int. J. Neonatal Screen.
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Conclusions

= Faisabilite d’analyser 22 biomarqueurs + standards internes
pour une quantification absolue = 16 maladies ciblées par une
analyse multiplex pour un déepistage populationnel

= Syndrome du Triple H (Effet fondateur au Quebec) sera ciblé

= Test de 28 intention utile pour la confirmation des cas trouvés au
dépistage urinaire = Reduction du nombre de rappels
¥
Programme urinaire est un complément au depistage sanguin
\ 4
Processus évolutif dynamique en recherche/développement

33
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Remerciements — Volet urinaire

~ 7 500 000 parents de nouveau-nés du Québec

MSSS — CIUSSS de I’Estrie-CHUS

Infirmieres des maternités et des maisons de naissances du Québec

Programme québécois de dépistage neonatal urinaire
Tout le personnel au fil des ans et le personnel actuel:
- Julie Bouchard - Nancy Ramsay

- Carmen Boucher - Claude Alie

- Jean Béliveau

Service de génétique CIUSSS de I’Estrie-CHUS

- Bruno Maranda, MD, M.Sc., généticien

Fondation J.A. DeSeve
Fondation R. Howard Webster

Fondation du CHUS Inc. Waters Corp.

Université de Sherbrooke
Département de pédiatrie
Service de génétique

Pionniers
- Dr Bernard Lemieux
- Dr Dennis Shapcott

Equipe du laboratoire de
genétique biomeédicale

Professionnels de recherche
- Pamela Lavoie

- Tristan Martineau

- Marie-Claude Déry

- Michel Boutin 34
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4. PQDNSU: 1 programme, 2 volets

PROGRAMME QUEBECOIS DE DEPISTAGE NEONATAL SANGUIN

et Services sociaux

B
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o .
.
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et de leurs fomilles

v °

Volet sanguin

L 00001

< (1]
Québec Hepital

Parent informé du dépistage: [ accape [ ] refuse []
Sirefus, signature du parent
Signature dukde la professionnaile)
Sl BEBE TRANSFERE D'HOPITAL
RESERVEE
DE.
AU PQDNS
A
SEXE M [] F[]
POIDS AU PRELEVEMENT
CRAMMES
DATE DE NASSANGE | | |
WNEE WO Tom [
DATE DU PRELEVEMENT | | |
WREE | WOE Touw W

Etat de 'enfant: Normal || Pathologique ||
Prématuré [ ] Age gestationnel (en semaines)
sus méconial[ ] Prétransfusion [ ] Posttransfusion feulot,Ig, ste..) [ ]

Alimentation: sein [_]  lait maternisé
ssin + lait maternisé [ |  hyperalimentation intraveineuse (HAIV) [ ]

L 00001

smi ) 10-RPF-11
= Services sociaux by gy s
Québeceae Hopra
Parent informé du dépistage: [ ] accepte [] refuse [ ]
Sirefus, signature du parent
Signature dulde la profassiomel e
SI BEBE TRANSFERE D'HOPITAL Z
RESERVEE
DE.
AU PQDNS
A
LU DE PRELEVEMENT rsexe m] £[]
FOIDS AU PRELEVEMENT
GRS
DATE DE NAISSANCE ‘ | ‘
W OB Jom [T
DATE DU PRELEVEMENT | | |
ANNEE mois Joum HR

Etat de I'enfant: Normal ] Pathologique [_]

Prématuré ] Age gestationnel (en semaines)
Isus méconial[] Prétransfusion [] Postdransfusion (culet, Ig, etc..) []
Alimentation; sein ] lait maternisé O
sein+ lait matemise [ (Hav) [

Esstem BusressFomslLC
530 0 Suphur Sprgs Al
Gresnile, SG29807_USh




» Admissibilité: TOUS les nouveau-nés du Québec
(sauf si refus parents)

» Consentement explicit depuis 2021

» Prélevement: 24-48h de vie

» Directement sur le talon du BB

B L 00001

f; —P—
Qué?::ec H

— 1

13000 Fantunt: Nomal [_] Pathologiqes [ ]
Prmaiurs [ ] Age gestationnel (an semabest______
i miconii ] Prbtmnstusion [ Postiranshaien et g, o) []

Asmentann: sein [ st matermiss [u]

O

=1 L 00001

Envoi a I'H6pital St-Francois d’Assise du
CHU de Québec-UL

MTB/YG 2024


/upload.wikimedia.org/wikipedia/commons/1/16/Phenylketonuria_testing.jpg

Volet sanguin — L'origine

e Phénylcétonurie

e Tyrosinémie de type 1

~

v

e Hypothyroidie
congeénitale

~
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Volet sanguin — L'expansion

o Déficit en acyl-CoA déshydrogénase des acides gras a chaine moyenne

e Variants de I'hémoglobine (ex: I'anémie falciforme)
¢ |le de Montréal et Cité-de-la-Santé de Laval

e Variants de I'hémoglobine déployé a tout le Québec (universel)

e Fibrose kystique
¢ Déficit en acyl-CoA déshydrogénase des acides gras a chaine trés longue

¢ Déficit en 3-hydroxyacyl-CoA déshydrogénase des acides gras a chaine longue et du
déficit en protéine trifonctionnelle mitochondriale

e Acidémie glutarique de type 1
e Acidémie argininosuccinique

e Déficit immunitaire combiné sévere pour le Nunavik en projet pilote (Janvier 2023)
e Déficit immunitaire combiné sévere déployé a tout le Québec (oct-déc 2024)
e Amyotrophie Spinale déployée a tout le Québec (oct-déc 2024)

e Acidémie méthylmalonique

¢ Acidémie propionique

e Homocystinurie

e Défaut de captation de la carnitine

38
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1.Les Agentes administratives du PQDNS peuvent communiguer avec les établissements de naissance et les parents au besoin.

2 Les Infirmiéres du PQDNS communiquent avec les parents ou les hipitaux pour demander de reprélever les cas indéterminés. 3An0rm alﬁ
3.Les Infirmiéres du PODNS communiquent avec les parents et les centre de référence pour référer les cas anormau.
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Numéro formulaire ex: L XXXXXX
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IEM HC + FK (IRT) Hb

UPLC-MSMS

+  ACCREDITATION - Normes 1SO 15189

PROGRAMME DE CONTROLE DE QUALITE (CQ)
du Center for Disease Control and Prevention (CDC):
https://wwwn.cdc.gov/nsgap/Public/default.aspx
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https://wwwn.cdc.gov/nsqap/Public/default.aspx
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*N'rr'es de

Référence

Pour chaque condition/famille de conditions:
> Processus de désignation par le MSSS

Centres de référence:
» Endocrinopathie (HC): CHUS-CIUSSS-E, CHU Ste-Justine, CHUL-CHU de Qc,
HME- CUSM

» Hémoglobinopathies: CHUS-CIUSSS-E, CHU Ste-Justine, CHUL-CHU
de Qc, HME- CUSM, CTUSSS-EM - HMR

» Pneumologie (FK): CHUS-CIUSSS-E, CHU Ste-Justine, CHUL-CHU de Qc,
HME- CUSM, CISSS-BSL (Rimouski)
CISSS-AT (Rouyn-Noranda), CIUSSS-SLSJ

> Erreurs innées métabolisme: CHUS-CIUSSS-E, CHU Ste-Justine, CHUL-CHU de Qc,
HME- CUSM, CTUSSS-SLST (tyrl)

» Immunologie (SCID): CHUS-CIUSSS-E, CHU Ste-Justine, CHUL-CHU de Qc,
HME- CUSM
> Neurologie (SMA): CHU Ste-Justine, CHUL-CHU de Qc, HME-CUSM
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Le dépistage néonatal sanguin au
Québec en quelques chiffres

* Entre 70000 et 100 000 enfants testés chaque
année (> 97-98% des naissances)

* Age au prélévement : 1-2 jours
* ler prélevement conforme : 97%
ﬁ Environ 2400 reprises/an
* Age du prélévement a la réception : 5-6 jours

* Temps réponse : < 3 jours




Dépistage néonatal sanguin
STATISTIQUES GENERALES: 2020 - 2022

Population

admissible 81 850 84 900 80 700
Population ayant

participé 80021 82 954 78 809
Taux de

participation 97,77% 97,71% 97.76%
Refus documentés 164 184 179
Reprises — Résultat 1809 1741 1146

indéterminé (2,26% (2,15%) (1,45%)
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PQDNS (1970-2022)
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Nb cases confirmed

PCcU TYR1 HC MCAD Hb FK 5 EIM
(1969)  (1970)  (1974)  (2011-09) (2013-11) (2018-08) (2018-08)

Nb testés 4382812 4337832 4072272 945 576 737 880 362 833 362 833

Nb cas 170 208 1454 78 453 112 14

Fréequence _1_ 1 1 1 1 1 1
25780 20 850 2 800 12 120 1630 3 400 25920
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PRINCIPLES AND PRACTICE

OF SCREENING FOR
DISEASE

J. M. G. WILSON

Principal Medical Officer, Ministry of Health,
London, England

G. JUNGNER

Chief, Clinical Chemistry Department, Sahlgren's Hospital,
Gothenburg, Sweden

WORLD HEALTH ORGANIZATION
GENEVA

1968

> Maladie grave

» Hx naturelle connue

> Période asymptomatique

> Intervention précoce

> Test de dépistage acceptable

> Bénéfices-inconvénients

> Balance colits-bénéfices

> Suivi de performance du
programme

> ..
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FAMILLES de MALADIE au PQDNS

Erreurs innées du métabolisme

Ajolt a cette famille pour 2025 de:
acidémie méthylmalonique,
acidémie propionique,

défaut de capitation de la carnitine,
homocystinurie

Maladie endocrinienne

Maladie pneumologique

Maladie hématologique

Maladie neuromusculaire

2023

Maladie immunologique

MALADIES/ANOMALIES DEPISTEES

AN

AN

Phénylcétonurie (PCU)
Tyrosinémie type 1 (TYR1)
Déficit en acide argininosuccinique lyase (ASA),

Déficit en déshydrogénase des acyls coA des acides gras a chaines

moyennes (MCADD)

Déficit en déshydrogénase des acyls coA des acides gras a tres longue

chaine (VLCADD),

Déficit en déshydrogénase des 30H acylsCoAL des acides gras a
chaine longue (LCHAD) / deficit en protein trifonctionnelle (TFP),

Acidémie glutarique type 1 (GA1)

Hypothyroidie congénitale (HC)

Fibrose Kystique

Anomalies de ’'hémoglobine, certaines Thalassémies
Amyotrophie spinale (SMA)

Déficit immunitaire combiné sévere (SCID)

52
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et de leurs fomilles

Remerciements — Volet sanguin (PQDNS)

“ Les parents d’environ 4 500 000 de nouveau-nés du Québec”
MSSS (DGSP, DBBM/DGAUMIP,...)

Programme quebecms de dépistage neonatal sanguin (PQDNS)  Pionniers

Tout le personnel au fil des ans et le personnel actuel: - Dr Claude Laberge

- De nombreux/ses technologistes de laboratoire - Dr Jean Dussault

- Coordonnatrices (C. Laperriere, N. Claveau) - André Grenier

- Spécialistes (J.G. Girard, M. Laroche) - Jean Morissette

- Infirmieres (J. Arseneau, A. Durant,...) - Dr Jean Larochelle

- Biochimistes cliniques (M.T. Berthier) - Dre Rachel Laframboise
- Les agent.es administratifs/ves - Jean-Paul Dubé

- Les gestionnaires (D. Tremblay;,...) - Etc...

- Direction Générale et directions partenaires

- Centres d’accouchements

- Centres de référence: Infirmieres, cons. génétique, MD spécialistes...
- Fondation du CHU de Québec, Dystrophie musculaire Canada

- Partenaires privés de I'industrie

- Etc |
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5. Assurance qualité

Programme québécois de

dépistage

néonatal sanguin

et urinaire

Cadre de référence

Octobre 2023

V ave =
ggweerngment QUébeC

https://publications.msss.gouv.qc.ca/msss/document-000293/
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et de leurs fomilles

5. Assurance qualité

Cadre de référence (Oct. 2023)
» Principes
» Buts visés par le programme de dépistage néonatal
» Cadre légal et éthique
» Conditions dépistées par le programme
» Parametres du programme
» Gouvernance
> Assurance qualité & Evaluation
» Objectifs, normes, exigences, indicateurs
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5. Assurance qualité

Cadre de référence (Oct. 2023)

Indicateurs de performance
> Etablissements de naissances
o Participation
o Qualité
» Programme - Fiduciaire
o Performance des tests
o Délais de classification et référence
» Centres de référence
o Deélais: 1lere visite, diagnostic, traitement st
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et de leurs fomilles

6. Partenaires du PQDNSU

* Comité consultatif

* CHU de Québec-Université Laval

e CIUSSS de I'Estrie - CHUS

* Laboratoires de confirmation diagnostique

* INESSS

* INSPQ

* Centres d’accouchements (infirmieres, sages-femmes)

 Centres de référence (infirmieres, médecins spécialistes)

* Les parents des nouveau-nés du Québec

* Etc. 57
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Mot de Dr Claude Laberge
Mot de Dr Boileau
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Les pionniers- du dépistage neonatal (PQDNSU)

.‘;fs'ﬁ“‘~

Dr Claude Laberge

Christiane Auray-Blais,
LL.M., Ph.D.

M. Jean Morisset
M. André Grenier
Dr Denis Shapcott (1971-1992)
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Les pionniers- du deplstage neonatal (PQDNSU)

/3 :
Dr Bernard Lemieux Dr Charles Scriver Dr Louis Dallaire
(1930-2023) (1935-2010)

| - Dr Serge Melancon
Dr DaV|d Rosenblatt Dr Jacques Letarte g ¢
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Merci!
Questions?
Commentaires?

61



	Diapositive 1 25 octobre 2024  Hôtel Bonne Entente Québec
	Diapositive 2 Affiliations et conflits d’intérêts
	Diapositive 3 Affiliations et conflits d’intérêts
	Diapositive 4 Objectifs
	Diapositive 5 Plan
	Diapositive 6 1. Présentation du PQDNSU
	Diapositive 7 1. Présentation du PQDNSU Objectifs du programme
	Diapositive 8 2. Structure et gouvernance
	Diapositive 9 3. Aperçu historique
	Diapositive 10
	Diapositive 11
	Diapositive 12
	Diapositive 13 Historique: Au cours des années 1970 
	Diapositive 14 Historique: en 2000 
	Diapositive 15 Historique: en 2000 
	Diapositive 16    Historique: influence  de Charles R. Scriver - Dépistage urinaire  
	Diapositive 17 Volet urinaire
	Diapositive 18
	Diapositive 19 Biomarqueurs pour le Programme québécois de dépistage néonatal urinaire  Maladies métaboliques héréditaires  Acides aminés & acides organiques 
	Diapositive 20 2 Nécessaires (1 commandité)
	Diapositive 21 Collaboration volontaire des parents 
	Diapositive 22 Maladies ciblées au Programme urinaire en 2024
	Diapositive 23
	Diapositive 24
	Diapositive 25
	Diapositive 26
	Diapositive 27
	Diapositive 28 But de cette recherche évaluative
	Diapositive 29
	Diapositive 30 Transition du Programme urinaire actuel vers la spectrométrie de masse
	Diapositive 31
	Diapositive 32 Maladies ciblées
	Diapositive 33 Conclusions
	Diapositive 34 Remerciements – Volet urinaire
	Diapositive 35 Volet sanguin
	Diapositive 36
	Diapositive 37
	Diapositive 38
	Diapositive 39 Principales étapes  & Environnement organisationnel     
	Diapositive 40
	Diapositive 41
	Diapositive 42
	Diapositive 43 Poinçonneurs  
	Diapositive 44
	Diapositive 45
	Diapositive 46  Quelques statistiques     
	Diapositive 47 Le dépistage néonatal sanguin au Québec en quelques chiffres
	Diapositive 48 Dépistage néonatal sanguin
	Diapositive 49 PQDNS (1970-2022)
	Diapositive 50
	Diapositive 51
	Diapositive 52
	Diapositive 53 Remerciements – Volet sanguin (PQDNS)
	Diapositive 54 5. Assurance qualité
	Diapositive 55 5. Assurance qualité
	Diapositive 56 5. Assurance qualité
	Diapositive 57 6. Partenaires du PQDNSU
	Diapositive 58 Mot de Dr Claude Laberge Mot de Dr Boileau
	Diapositive 59 Les pionniers- du dépistage néonatal (PQDNSU)
	Diapositive 60 Les pionniers- du dépistage néonatal (PQDNSU)
	Diapositive 61

