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Mutations BRCA1/2: Quels risques ?
Risque très élevé de cancer seins, ovaires, trompes  

·Risque cumulé de cancer du sein à 70ans   Ӻ 60 %

BRCA1 BRCA2

Antoniou 2003    65% (44-78)         45% (31-56) 

Chen 2007           57% (47-66)         49% (40-57)

·Avant 45 ans             25%                       6%

·Risque annuel: 2-3%     20 à 30% à 10 ans

·Risque de cancer controlatéral: 3-4 % vs 0,5-1% pop générale
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Variabilité familiale et individuelle du risque

Í

×Autres facteurs génétiquesmodificateurs du risque

Ex: Polymorphisme du gène Rad51 ÂMutation BRCA2: Risque CS þ

× Impact de lȭenvironnement et du mode de vie

×Phénotype familial

- Pénétrance

-4ÙÐÅ ÄÅ ÃÁÎÃÅÒȟ ÝÇÅ ÄÅ ÓÕÒÖÅÎÕÅȟ ÂÉÌÁÔïÒÁÌÉÔïȣȢ

Bient ôt :  Tests génétiques  ÂAnalyse dȭune combinaison de gènes

Risque individuel mieux évalué = Conseil génétique mieux adapté

Surveillance/ chirurgie prophylactique
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Prise en charge du risque mammaire          Rec. actuelles

Examen clinique biannuel dès 20 ans

Suivi radiologique annuelle d®s 30 ans sur p®riode Ò 2mois

Â IRM en 1er puis mammo et écho (seins denses)
Bilan standard orienté si anomalie IRM

Â IRM 5 ans avant lôâge du cancer familial le + précoce si <35 ans(RCP)

Â Bilan effectué dans même structure (synthèse, comparaison) 

Â La 1ére IRM génère 15-20% taux de reconvocation à 4 ou 6 mois 

(prévenir les patientes), puis 10% pour lôincidence

Prise en charge conduite par un médecin référent dans 1 équipe
multidisciplinaire

www.e-cancer.fr



Actualisation prochaine en cours dȭétude

- Suivi différent BRCA1/BRCA2 ?

- Alterner IRM et mammographie tous les 6 mois ?  (BRCA1)

- Effet délétère de la mammographie avant 35 ans ?  1 cliché/sein ?
(RAD51: rôle dans la réparation des cassures double brin de lȭADN)  

- - ȣ

Actualisation des recommandations
en fonction de lȭévolution des connaissances

adaptation du suivi radiologique



Suivi  radiologique pour haut risque de cancer du sein 

·Femmes avec mutation BRCA 1 ou BRCA2

·Femmes à haut risque  sans mutation familiale identifiée

Analyse de lȭarbre généalogique
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Définir des seuils de risque génétique impliquant 
des stratégies de prise en charge
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2ÉÓÑÕÅ ÇïÎïÔÉÑÕÅ Р άί-30% ou score Eisinger >3 : 

même suivi que femmes mutées 
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Dés demain, NGS : analyse dȭun panel de gènes Autres mutations
Quels risques tumoraux, quelle prise en charge ?   


