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Principales

prédispositions génétiques

au K du sein



5 à 10% des K du sein sont liés à des prédispositions héréditaires

1/3 des K du sein entre 25-40 ans sont liés à une prédisposition
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Syndrome sein / ovaire



Risque de cancer 



Spécificités des K 

• BRCA et K sein
• Patiente plus jeune (âge moy 44-47 ans, 60% avant 50 ans)
• K Haut grade, triple neg (stt BRCA1 et PALB2)
• CCIS plus jeune que pop G

• Plus K controlat ou de 2ème K homolat stt si BRCA1

• Plus de récidive après 5 ans
• Par contre

• Taux de récidive avant 5 ans id pop générale
• risque de décès id pop générale

• BRCA  et annexes
• T Séreuse , grade 3
• Pronostic meilleur que K sporadique

• BRCA autres K
• Pancréas
• Mélanome
• Prostate (plus agressif et plus jeune)
• BRCA1 : rein et colon
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CAT

HAS 2014

Seins
20 ans
Clinique/ 6mois

30-65 ans
IRM-MG+/-écho /an
Avant 30 ans fonction HF

>65 ans
mammo +/- écho/ an

Annexes
Surveillance clinique
pas d'imagerie 
systématique

Chirg réduction de risque

30 ans
Mastec B prophylactique

40-45 ans 
Annexectomie

Si mastect bilat
surveillance clinique



TTT hormonaux

• THM = oui

• Si indemne et symptômes et annexectomie bilat

• Sans symptômes si annexectomie avant 45 ans

• Contraception = oui (id pop générale)

• Prise en charge de l’infertilité = oui (id pop générale)



Femmes à risque très élevé de K du sein



Hommes porteurs de mutation BRCA

• Auto-surveillance clinique aire mammaire



Les autres mutations génétiques
favorisant le cancer du sein
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• LI FRAUMENI (P53)
K précoce (enfant, ado ou adulte jeune)
K sein, sarcome, T cérébrale, leucémie, corticosurrenalome,
K poumon broncho-alvéolaire
CI radiothérapie - pas de mammo

• CDH1
rare, cancer gastrique diffus (gastrectomie présentive à 20 ans)
K sein (CLI)

• Maladie de Cowden (PTEN)
Rare, macrocéphalie, dysmorphie faciale, hamartomes multiples
K : sein, endomètre, thyroïde, rein, colon-rectum

• Syndrome de Peutz-Jeghers (STK11)
Rare, polypose hamartomateuse digestive, lentiginose péri-orificielle
K : sein, ovaire, digestif, pancréatique, col utérus, cordons sexuels

Autres mutations delétères favorisant K sein



http://www.unicancer.fr/sites/default/files/Ta
bleau-1-genes-inclus-dans-panel-sein-
ovaire_CP-UNICANCER-09.11.17.pdf

CAT

• PALB2 CDH1 PTEN
Sein Id BRCA
Pelvis fonction HF

• TP 53
Sein 20ans IRM +/- écho sans MG
Pelvis fonction HF

• RAD 51 C et D
Sein fonction HF
Annexectomie 45 ans

• Lynch
Sein fonction HF
Annexectomie et/ou hysterectomie
fonction HF

http://www.unicancer.fr/sites/default/files/Tableau-1-genes-inclus-dans-panel-sein-ovaire_CP-UNICANCER-09.11.17.pdf
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https://www.gusta

veroussy.fr/sites/d

efault/files/referen

tiels-far-

mars2019.pdf

• Sein surv et/ou 
chirg fonction HF

• Pelvis
25 ans frottis col et 
écho

Chirg pelvienne en 
fonction HF



Autres situations à très haut risque

sans mutation génétique



Irradiation thoracique à haute dose

• Irradiation thoracique avant 30 ans
• 8 ans après irradiation
• Si 20-30 ans : IRM+/- écho
• Si > 30 ans : IRM+M (obliques) 

+/- écho

• Irradiation 30-40 ans
• Mammo+/- écho annuelle



Absence d’altération génétique familiale

mais

risque considéré comme “très élevé”



https://www.has-sante.fr/portail/jcms/c_1741170/fr/depistage-du-cancer-du-

sein-en-france-identification-des-femmes-a-haut-risque-et-modalites-de-

depistage#toc_1

• Test génétique négatif cas index (9/10)

• Pas de test possible : cas index DCD, refus

• Surveillance : cas index - apparentées 1er degrés -
2ème degrés si relié par un homme

• Consultation oncogénétique ou staff

• Fonction de l’estimation du sur-risque de K sein
• Logiciel de calcul de risque
• Analyse empirique de l’histoire familiale : 

nb et type de K, âge de survenue



HAS 2014 - ATCD familiaux
score Eisinger



Risque considéré comme “très élevé”



CAT

• Surveillance dite « As if »

• Identique BRCA

• À ré-évaluer tous les 10 ans



Situations particulières



https://www.gustaveroussy.fr/sit

es/default/files/referentiels-far-

mars2019.pdf

• Projet de grossesse
Refaire bilan si > 6mois

• Grossesse en cours
Pas IRM ni MG
Clinique et écho ++

• Post-partum
3 mois après accouchement
Pas de CI si allaitement

• Chirurgie prophylactique
Bilan < 6mois



Imagerie en pratique 

• IRM en premier puis écho-mammo (2mois max)

• Radiologues expérimentés

• Même équipe pour IRM-mammo-écho

• Comparaison +++

• Gestes interventionnels écho- mammo et surtout sous IRM

• Imagerie PEC 100% (toute femme définie comme à "très haut risque" mutée ou non)



Imagerie

• IRM
• Si possible en 2ème et 3ème semaine du cycle
• Beaucoup d'ACR3 lors du premier contrôle

• Mammo
• Limiter nb de clichés
• Si IRM normale : un oblique sur chaque sein (microcalcifications)
• Clichés additionnels si anomalie IRM (agrandissements, tomosynthèse..)
• Qq soit le moment du cycle

• Écho de "second look"
• Non systématique
• Doit être faite facilement (non irradiante)
• Centrée sur PDC IRM
• Recherche de cible pour biopsies++

• Prélèvements
• Tous types (micro B – macroB)
• Cible très petite => privilégier les macros pour être sûr de l'échantillonnage
• Privilégier sous écho puis mammo ou tomosynthèse puis sous IRM



Apparue ACR 4

BRCA2 



Post IRM

Cible écho subtile, macrobiopsie+clip
Lésion fibreuse

clip en bonne position sur contrôle IRM Bénin contributif



BRCA1

Bilan post IRM = RAS

IRM ACR4



Biopsie sous IRM

CCI grade 3



PALB2 , IRM

Rehaussement glandulaire de fond masquant



"As if" 

PDC annulaire



Kyste inflammatoire? T triple Neg?
Ponction évacuatrice - évacuation complète - ACR2



BRCA 2 

PDC diffuses



Bilan post IRM

RAS mammo et écho
=> ACR3



BRCA 1 avant et après ovariectomie



BRCA 1 IRM

2 PDC ACR 4
2 masses écho

Biopsies sous écho

2 CCI grade 3



"as if" IRM

PDC segmentaire
ACR 4



Post IRM 



Agrandis = quelques micros concordantes



Macrobiopsies
sous stéréotaxie

CCIS de haut grade



Conclusion

• Population générale : Risque K sein 9%, risque K ovaire 0,9%

• Risque « très élevé » de K cancer du sein : risque à 80 ans >25%

• Mutation génétique identifiée (10% des tests)

• BRCA 1 ou 2, PALB2 – PTEN, CDH1

• SEIN - clinique / 6 mois, IRM+MG +/- écho / an (min 30-65 ans) ou mastectomie bilat (30ans), >65 ans 
mammo+/-écho annuelle (P53 sans MG)

• BRCA 1 ou 2, PALB2 

• ANNEXES - surveillance clinique et annexectomie (40-45 ans)

• Lynch, peutz-Jegger : fonction HF

• ATCD marqués et Eisinger > 3

• Enquête impossible ou rech génétique négative (9/10)

• Consultation oncogénétique ou staff : calcul de risque ou analyse de l'histoire familiale

• Si risque « très élevé » => « as if » : CAT id BRCA

• Irradiation thoracique haute dose <30 ans : id BRCA

• Imagerie : même équipe pour tous les examens , équipe entrainée, bilan post IRM++, gestes interventionnels 
notamment sous IRM
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