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Introduction
Parcours du patient en
oncogénétique et recommandations de suivi   

PREDISPOSITIONS HEREDITAIRES AU CANCER : RECOMMANDATIONS DE SUIVI

Exemples des syndromes sein/ovaire, Lynch et Polyposes
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Programme

Dr Arthur BERGER, Gastro-entérologue (CHU Bordeaux)



Avec le soutien de nos partenaires
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▪ Aucun
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Liens d’intérêts
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Le cancer : une maladie génétique rarement héréditaire

Il résulte de l’accumulation dans une cellule de mutations qui touchent des gènes contrôlant la 
prolifération cellulaire… 
Cette cellule va proliférer de manière anarchique et conduire à une instabilité du génome tumoral
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Carcinogènes 

génotoxiques

Beaucoup plus rarement (5 à 10%), une mutation est présente dès la conception, au 

niveau d’un ovule ou d’un spermatozoïde puis dans toutes les cellules de l’individu
➔ Mutation constitutionnelle 

➔ Prédisposition héréditaire au Cancer 

➔ Oncogénétique

Dans la majorité des cas, « l’environnement » est responsable …
➔ Mutations somatiques

activatrices (Oncogènes) ou inactivatrices (Gènes Suppr de Tumeurs) 

➔ Cancer sporadique
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Cliniques Moléculaires 

et somatiques
Thérapeutiques

Les indications de Consultation en Oncogénétique
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Cliniques
Les indications de Consultation en Oncogénétique

Critères individuels 
• Atteinte précoce
➢ KS <35 ans
➢ KCR <40 ans

• Atteintes multiples
➢ KS + K Ovaire
➢ KCR + K Endomètre

• Type histologique
➢ KS Triple Négatif <51 ans
➢ Polypose adénomateuse
➢ Polypose hamartomateuse

Critères familiaux
• Récurrence de cancers similaires ou
appartenant à un spectre commun dans
une même branche parentale

• Au moins 3 cas en l’absence d’âge
de survenue précoce

• Mutation familiale identifiée et
tests génétiques ciblés chez les
apparentés

KS 27 ans

CCR 52 ans

K Grêle 61 ansCCR 60 ans

Délétion des exons 8 à 13 de BRCA1

K Voies urinaires 37 ans 

CCR 40 ans

Buisine M-P, et al. Bull Cancer 2020
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Quand on ne sait pas ??
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Quand on ne sait pas ??
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Tumeur MSI Mutation somatique 
dans un gène 

suppresseur de 
tumeur

Moléculaires et Somatiques

→ Est-ce un Syndrome de lynch?
→ Est-elle constitutionnelle?

Signature HRD

Et

Cancer ovarien

→ Existe-t-il une prédisposition 
génétique sous jacente en lien 
avec un gène connu?

Les indications de Consultation en Oncogénétique
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iPARP et statut 
BRCA germinal

Décision chirurgicale Contre-indication à 
la Radiothérapie 

Thérapeutiques

➢KS Her2- localisé en cours de PEC

➢KS métastasique

➢K Pancréas évolutif

➢K Prostate/Ovaire lorsque 
matériel tumoral indisponible ou 
analyse somatique NC

➢Mastectomie VS tumorectomie ➢Mutation TP53 et Syndrome 
de Li-Fraumeni

Les indications de Consultation en Oncogénétique

→ Situation d’urgence

Quand c’est urgent !!
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Thérapeutiques

Les indications de Consultation en Oncogénétique

Quand c’est urgent !!
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Karoline B. Kuchenbaecker et al, JAMA June 20, 2017

Yang et al, Journal of Clinical Oncology, 2019

Prédisposition héréditaire au cancer du sein et de l’ovaire
Les gènes BRCA1/2 et PALB2

1 femme sur 500

BRCA1/2

PALB2
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Valérie Bonadona et al, JAMA, June 8, 2011

Prédisposition héréditaire aux cancers digestifs
Le Syndrome de Lynch et les gènes MMR
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• Pénétrance élevée : avec une dégénérescence
quasi systématique avant 40 ans

• Transmission autosomique dominante : probabilité
transmission à la descendance de 50%

Prédisposition héréditaire aux polyposes adénomateuses

La PAF et le gène APC La MAP et le gène MUTYH

• Phénotype digestif plus atténué et de révélation
plus tardive

• Transmission autosomique récessive : probabilité
de transmission à la fratrie de 25%
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Parcours des patients en 
Oncogénétique – INCa 2018
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Parcours des patients en 
Oncogénétique – INCa 2018
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Un exemple d’efficacité de prise en charge recommandée

Effectif Colorectal 

cancer

Décés CRC

Suivi 

coloscopique

129 14 (11%) 3 (2%)

Refus du suivi 

coloscopique

49 13 (27%) 3 (12%)

178 sujets : mutation MLH1 p.Gln510* 

Stupart et al. Colorectal dis. 2009;11:126-130
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Organisation du dispositif oncogénétique sur le plan national

146 sites de 
consultations

Rapport INCa Oncogénétique en 2020



En Aquitaine

Consultation d’oncogénétique en Aquitaine

• Institut Bergonié : 05 56 33 04 39 / sec.oncogene@bordeaux.unicancer.fr

Dr Anika BENSEN - Dr Virginie BUBIEN

Angela BABIN – Anaïs DUPRE - Eglantine JOLLY

• CHU de Bordeaux : 05 56 79 59 52 / sec-genetique@chu-bordeaux.fr

Dr Julie TINAT 

Dr Henri MARGOT (Cs pédiatrique)

Virginie DORIAN

• Polyclinique Bordeaux Nord Aquitaine

Dr Amélie PAUTE – Dr Françoise MALLEMOUCHE BOQUIEN

Cécile GAUDEBOUT

• CH de la Côte Basque : 05 59 44 44 36 / secr.oncogenetique@ch-
cotebasque.fr

Dr Sophie GIRAUD 

Alice DENISE

Consultation de suivi des personnes prédisposées au cancer (IB)

Dr Tiphaine RENAUD

Dr Simon PERNOT

Dr Yann GODBERT

Dr Guilhem ROUBAUD

Laboratoire de Génétique Constitutionnelle (IB)

Pr Nicolas SEVENET – Dr Virginie BUBIEN - Dr Benoît RUCHETON -

Dr Thibaud MATIS – Dr Julie TINAT – Dr Sophie GIRAUD

Françoise BONNET - Natalie JONES - Sabine RAAD
Jennifer CHIRON - Julie BLANCHI

L’ensemble des techniciens

Psychologues (IB)

Marion BARRAULT - Virginie BOUSSARD - Coralie RUELLAN

Dispositif de suivi CaPLA (Onco-NA)

Dr Véronique BOUSSER

Valérie DUMORA

• Clinique Belharra à Bayonne

Dr Emmanuelle SIMONET

mailto:sec.oncogene@bordeaux.unicancer.fr
mailto:sec-genetique@chu-bordeaux.fr
mailto:secr.oncogenetique@ch-cotebasque.fr
mailto:secr.oncogenetique@ch-cotebasque.fr
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