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Le cancer de l’ovaire est classé au cinquième rang parmi les causes de décès par cancer 

chez les femmes [1]. Près de 20% des cancers de l'ovaire sont dus à des syndromes 

héréditaires incluant le syndrome du cancer du sein et de l'ovaire par mutation des gènes 

BRCA1 ou BRCA2 et le syndrome de Lynch [1]. 

Introduction

Résultats 1

Famille 1 Famille 2

Âge du cas index 64 ans 48 ans

Enquête génétique Voir figure 1 Un cancer du sein bilatéral chez 

une cousine paternelle à l’âge 

de 65 ans.

Séquençage des gènes 

BRCA1 et BRCA2

Mutation frameshift c.915T>A 

(p.Cys305X) sur l’exon 11 du gène BRCA1

Aucun variant pathogène n’a été 

détecté.

• La mutation retrouvée dans la famille 1 touchant le gène BRCA1 a déjà été décrite dans la 

littérature. Toutefois, elle a été retrouvée pour la première fois dans la population Tunisienne.

• Tous les relatifs vivants du cas index ont été testés pour la mutation sus décrite et seuls une       

sœur et sa fille sont mutées.

• Dans le cas de la famille 2, malgré l’absence de mutation délétère, une prédisposition 

héréditaire reste probable. Un panel plus extensif est en cours d’analyse incluant les gènes: 

TP53, STK11, NBN, BRIP1, BARD1, RAD51C, RAD51D, MLH1, MSH2, MSH6, EPCAM et 

PMS1.

Résultats 2

L’investigation des cancers du sein et de l’ovaire héréditaires par des panels de gènes nous 

permet de mieux étudier leur spectre mutationnel et leur distribution géographique. La finalité est 

d’établir un conseil génétique adéquat et de dépister les membres de la famille à risque.

Conclusions 
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Tableau 1: Familles 1 et 2: clinique et résultats du séquençage des gènes  

Figure 1: Arbre généalogique de la famille 1

Nous rapportons le cas de 2 familles Tunisiennes présentant un cancer de l’ovaire héréditaire


