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Introduction

BRCAL1 et BRCAZ2 sont les deux genes majeurs de predisposition héreditaire aux cancers du sein et
de I’ovaire. Une recherche de mutations BRCA est souvent recommandee en cas de présence
d’histoire familiale évocatrice. Plusieurs etudes ont mis en evidence une association entre les
mutations BRCA et le TNBC [1, 2]. L’objectif de cette étude est d’analyser les genes BRCAL et
BRCAZ2 dans une cohorte de patientes avec TNBC.
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Meéthodes Discussion
L’étude est meneée sur 32 patientes Le TNBC est souvent associe a l’alteration
diagnostiquees avec un  TNBC, non germinale de BRCA. De nombreuses études ont
selectionnées pour I’age au diagnostic ou de la identifié des fréquences importantes de ces
presence d’une histoire familiale de cancer du mutations (~50%) dans des populations
sein et/ou de l’ovaire. La recherche des selectionnées pour l’age, la presence de
mutations des genes BRCA a étée realisée par I’histoire familiale, ou encore des populations
sequencage haut debit au laboratoire Genetracer Ashkenazes [1, 3]. Or, en dehors de tout critere
Biotech en Espagne. Cette étude a été de selection, la frequence des mutations BRCA
approuveée par le comité d'ethique. reste élevée [2]. Notre etude a montre elle aussi

- . ~ | une frequence Interessante de mutations
Résultats deleteres de ces genes (~30%).

. , Le spectre des mutations BRCA varie selon les

Neuf sur les 32 patientes présentent des : | . ,

. . i \ populations, certaines mutations présentent un
mutations geffignaled cciRIcTes SECINSI. effet fondateur. Dans notre etude la mutation
BRCA1l et BRCA2 soit 28.12% des cas, 6 ' . , .
patientes (18.75%) présentent des mutations de | 2 CIEE)a Signalc COmITEIN

BRCAL1 et 3 patientes (9.37%) préesentent des
mutations de BRCAZ2.

‘ fondatrice du gene BRCA1 dans la population
marocaine. La mutation ¢.798 799delTT a été
egalement suggerée comme premiere mutation

Tableau : mutations deleteres des genes BRCA fondatrice non juive décrite en Afrique du
g Protine. [Signifaton | Type - [Réurrence] || Nord, La mutation ¢.116G>A est trés récurrente
22 |c.5390C>A p.Ser1797Ter |Probablement| Nonsense 1 Slgnalée en SlOvér”e [4]
pathogene
4 el el et Les autres mutations sont déja décrites dans la
BRCAL|™ 3 [c116G>A p.Cys38Tyr | Probeblement| Missense | 1 litterature. Par ailleurs, nous avons trouvé deux
pathogeéne A - . - . s, s ;
10 [c.798 799delTT p.Ser267Lysfs Pathogene |frameshift 1 mUtatlonS qUI n Or_lt_JamaIS ete decrltes danS Ia
_ \ _ litterature  scientifiques (c.7954G>A et
10 |[c.2125 2126insA p.Phe709Tyrfs | Pathogene |frameshift 1 ]
c.5390C>A). Toutes ces mutations peuvent
17 |c.7954G>A p.Val2652Met |Probablement | Missense 1 ) - - .
pathogéne alterer la fonctionnalité des proteines et pour
gReA2| 27 [CO976AST | | autant justifier une prédisposition hereditaire.
11 |c.5116 5119delAATA | p.Asn1706Leufs | Pathogene |frameshift 1
Conclusion

La fréquence de ces mutations BRCA dans notre cohorte semble élevee et non liée a I’age jeune au
diagnostic ou la présence d’une histoire familiale évocatrice. Nous pensons que le TNBC doit
effectivement a lui seul indiquer la recherche de mutations BRCA et ce indépendamment de |’age et

I’histoire familiale.
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