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 Cancer du sein et de l’ovaire héréditaire se caractérise par:
• La survenue de cancer du sein ou de l’ovaire à un âge 

inhabituellement jeune
• La multiplicité des tumeurs primitives
• La propension à développer des tumeurs d’emblée bilatérales 
• Un accumulation de cancer du même spectre chez les apparentés

 5-7% des cancer du sein et 20-25% des cancer de l’ovaire 
semblent être dus à la présence de variants génétiques rares 
conférant une prédisposition au cancer

 L’arrivée du NGS a mené à la mise en évidence de nouveaux 
gènes de prédisposition dont la pénétrance peut être 
extrêmement variable 
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Introduction

30% des cas de cancer de sein

jeune

90% des formes familiales de

cancer du sein ou de l’ovaire
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 583 patients bourguignons répondant aux critères de test BRCA, 
étudiés grâce à un panel de 25 gènes dont 20 de prédisposition au 
cancer du sein et de l’ovaire bien connus ou plus récemment identifiés:

 Evaluation des changements en termes de prise en charge, en tenant 
compte de l'âge, du sexe et du pronostic des patients en cas de mise en 
évidence d'un variant pathogène ou probablement pathogène.

Méthodologie

Gènes actionnables en France: BRCA, 
PALB2, TP53, STK11, MMR, CDH1, PTEN

Gènes actionnables NCCN: ATM, CHEK2

Gènes non actionnables, à pénétrance 
modérée/faible: BARD1, BRIP1, RAD



 51 patients avec une mutation BRCA1 /2  (9%)
 34 patients avec une mutations dans un autre gène de prédisposition 

(6%)
 Une mutation incidentale (SUFU)
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 Résultats similaires à ceux d’autre études en termes de nombre 
variant pathogènes retrouvés 

 Recommandations françaises ne concernent que les gènes 
certains gènes, choix local d’utiliser les recommandation du 
NCCN pour les gènes ATM et CHEK2 (ajout IRM et limitation 
concernant le conseil génétique pour les apparentés)

 A partir des ces référentiels et recommandations, les résultats 
d’analyse ont permis:

• D’adapter la prise en charge de 70% des patients
• De proposer des tests chez les apparentés dans 89% des cas

 Intérêt du NGS pour les doubles mutations chez un même 
patient: information capitale dans le conseil génétique

 PMS2 et cancer du sein: données incidentale ou rôle à élucider?

Conclusion



Conflits d’intérêts

Je n’ai aucun conflit… 

…Mais j’ai beaucoup d’intérêts


