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Cancer du sein hereditaire chez 7 familles tunisiennes
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Introduction

Le cancer du sein (CS) est le 1" cancer chez la femme et représente 30% de tous les cancers féminins [1].
En Tunisie, I'age moyen de diaghostic de cancer du sein est de 52 ans avec 6 a 11% chez des femmes de
moins de 35 ans[2]. Environ 5 a 10% de tous les cas de cancer du sein [1,3] et 25 a 40% des cas de moins
de 35 ans sont dus a des facteurs héréditaires [1]. Entre 15 et 40% des patientes ont des mutations
germinales au niveau des principaux genes de prédisposition au CS (BRCA1 et BRCAZ2) [3]

Objectif: Etablir le profil mutationnel des familles tunisiennes répondant aux criteres de CS héréditaire.

Méthodes

Un panel BRCA1/BRCAZ2 a été réalisé chez les cas index des familles 2, 3,5, 6 et 7. Un panel plus large a

été prescrit en raison de I’histoire familiale chargée pour les cas index des famille 1 (ATM, BARD1, BRCA1/
BRCA2, BRIP1, CDH1, CHEK2, NBN, PALB2, PTEN, RAD51C, STK11, TP53) et famille 4 (ATM, BARD1, BRCA1/
BRCA2, BRIP1, CDH1, CHEK2, PALB2, PTEN, RAD51C, RAD50, MRE11, PI3CA, MLH1, MSH2, MSH6, MUTYH,

PMS2, APC, STK11, TP53, EPCAM).

Résultats 1

F1 F3 F5 F6 F2 F4 F7
Age 46 ans 38 ans 39 ans 37 ans 40 ans 24 ans 44ans
CS Unilateéral Bilatéral Unilateéral Bilatéral Unilatéral Unilatéral Unilateéral
Résultat Pas de variant pathogénique en cours * en cours

* F4: Mutation sur I’exon 20 du gene BRCA1 (c.5329dup()

Tableau 1: Age des patientes lors du diagnostic du cancer du sein et résultats du sequencage
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Résultats 2

e Chez le cas index de la famille 4:

mam) T1mNOMO

‘ CCl bifocal de 11 et de 13 mm. GS 3N-
‘ SBR IlI, ER= 0%, PR= 0%, ki67 a 90% Her2neu
mmm) Présence d’une mutation délétére du gene BRCA1:

Exon Codon Identification Type Acide Aminé
20 1777 c.5329dupC Frameshift p.GIn1777Profs*74
Conclusion

En Afrique du Nord, de nombreuses caractéristiques eépidémio-génétiques spécifiques ont été observées
dans les familles du cancer du sein par rapport aux populations occidentales. Malgré ces spécificités, la
majorité des etudes genétiques du cancer du sein réalisées en Afrique du Nord restent limitées a
I'investigation des genes BRCA1 et BRCAZ2. Les données completes par Whole Exome Sequencing nous
permettrait d’établir le profil mutationnel du cancer du sein en Tunisie. Néanmoins, la mutation décrite

chez le cas d’index de la famille 4.
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