ONEILL
MEISEUM




TABLE DES MATIERES

A quoi sert le dépistage génétique? Principes de base
(1re partie)

Comment les résultats d'un test genétique ont mené
a un traitement plus approprie

A quoi sert le dépistage génétique? Comment y avoir
acces et a quoi s'attendre? (2e partie)

Exploration des « panneaux Arrét » . mon experience
avec le depistage genetique

Bref historique des genes associes au cancer du sein

Réduire le risque de cancers héreditaires du sein et
de l'ovaire : le témoignage d'une femme

Quels sont les autres genes associes au cancer du
sein?

Pourquoi faire un test de dépistage génétique pour
savoir si l'on est porteur d'une mutation BRCA lorsque
l'on est un homme?

Cancer du sein familial ou héréditaire : quelle est la
difference?



A quoi sert le dépistage génétique?

Principes de base (1re partie)

R e

Shelley Kennedy est une conseillere
en genetique agreee et possede
plus de 21 ans d'experience
clinique. Au cours de sa carriere,
elle a travaille au Canada, en
Australie, en Arabie Saoudite et au
Qatar. Elle est une fervente
déefenseure de la santé des
patient-es et pense qu'il est
essentiel de les informer pour qu'ils
ou elles puissent prendre des
decisions eclairees.

Par Shelley Kennedy, MS, CG

Le dépistage génetique est devenu
un outil important pour comprendre
le risque de cancer du sein. Que
vous ayez entendu parler des
mutations des genes BRCA1 et
BRCA2, ou que vous commenciez a
VOUS renseigner sur les cancers
héeréditaires, le fait de connaitre les
principes de base peut vous aider,
votre famille et vous, a faire des
choix eclairés. Dans cette premiere
partie, nous verrons ce qu'est le
depistage genetique, quelle est la
procedure et pourquoi il est
important en matiere de cancer du
sein.

Qu'est-ce que le dépistage
génétique?

Pour repondre a cette question,
nous devons revoir quelques
concepts de biologie auxquels vous
n'avez peut-étre pas pense depuis
l'école secondaire. A l'intérieur de
chaque cellule de votre corps se
trouve lADN — herite pour moitie de
la mere et pour moitie du pere. Les
genes sont des morceaux d’ADN qui
indiquent au corps comment
fonctionner. Chaque géne a une
fonction precise. Certains sont
responsables de choses telles que
la couleur des cheveux ou des yeux.



D'autres jouent un role important dans la prévention du cancer. Lorsqu'une
modification survient au niveau de ces genes (appelée mutation ou variante
pathogene), leur fonction est alteree, ce qui peut augmenter le risque de
developper certains cancers.

Le dépistage génetique permet de rechercher des mutations sur des genes
spéecifiques de votre ADN. En bref, il permet de vérifier si vous étes né-e
avec une modification d'un gene lie au cancer qui pourrait affecter votre
sante ou celle des membres de votre famille. Les deux genes les plus
communs dans le cas du cancer du sein sont le gene 1 du cancer du sein
(BRCA1 pour « BReast Cancer 1 Gene ») et le gene 2 du cancer du sein
(BRCA2 pour « BReast Cancer 2 Gene »).

Quelle est la procédure?
Le processus est assez simple : il s'agit géenéralement de faire une prise de
sang ou parfois de donner un echantillon de salive (crachat).

Qu'est-ce que le cancer du sein héréditaire?

Le cancer du sein hereditaire se produit lorsqu’un gene porteur d'une
mutation entrainant un risque accru de cancer est transmis d'une
geénération a l'autre au sein d'une méme famille. Les personnes qui héritent
de ce gene inoperant ont un risque plus eleve de developper un cancer du
sein — et d'autres cancers — que la population génerale.

Le cancer du sein héréditaire est-il commun?

On estime actuellement qu'environ 1 cas de cancer du sein sur 10 est lie a
des mutations genétiques héreditaires. Cela signifie également que la
plupart des cancers du sein, environ 90 %, ne sont pas hereditaires. Ceux-Ci
sont souvent qualifies de « sporadiques », c'est-a-dire qu'ils sont le réesultat
d'une combinaison d'elements tels que le mode de vie, lenvironnement, la
genetique et le hasard.

Malheureusement, le cancer du sein est un cancer frequent chez les
femmes, puisqu'une femme sur huit en est atteinte au cours de sa vie. Les
principaux facteurs de risque de développer un cancer du sein sont le fait
d'étre né de sexe feminin et le vieillissement. Environ 85 % des femmes
chez qui un cancer du sein est diagnostiqué n'ont pas d'antécedents
familiaux, ce qui signifie qu'elles sont la premiere personne de leur famille a
étre diagnostiquee.
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Quels sont les facteurs qui font que le
cancer du sein est plus susceptible
d’étre héréditaire?

Les facteurs peuvent étre a la fois
personnels et familiaux :

Facteurs personnels

Diagnostic du cancer du sein a un
jeune age

Diagnostic de certains types de
cancer du sein (par exemple, le
cancer du sein triple negatif, qui est
plus susceptible d'étre cause par
une mutation hereditaire)

Facteurs familiaux — les antécédents
familiaux consideres comme un « signal
d'alarme » sont les suivants:

Plusieurs membres d'un méme
coteé de la famille (soit du cote de la
mere, soit du coté du pere) atteints
d'un cancer du sein ou de l'ovaire
Un membre de la famille chez qui
le cancer du sein a été
diagnostiqué jeune (genéralement
avant 40 ans)

Plusieurs membres de la famille
atteints d'un cancer du sein et d'un
cancer de l'ovaire

Membre de la famille atteint d'un
cancer du sein dans les deux seins
Cancer du sein chez un parent de
sexe masculin

Cancer du sein dit « triple négatif »
Cancer de l'ovaire diagnostique
avant l'age de 70 ans

Ascendance juive ashkéenaze (les
mutations des genes BRCA1 et
BRCA2 sont plus frequentes dans

cette population)
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Comment le dépistage génétique peut-il influencer le traitement du
cancer du sein?

Si un cancer du sein vous a déja ete diagnostique, les résultats du
dépistage génetique peuvent modifier votre plan de traitement. Par
exemple, certaines mutations genetiques, comme celles des genes BRCA1
et BRCA2, peuvent améliorer l'efficacité de certaines chimiothérapies ou de
certains traitements ciblés.

Les resultats peuvent egalement guider les choix chirurgicaux. Par
exemple, certaines personnes peuvent choisir de se faire enlever les deux
seins (et pas seulement celui qui est atteint du cancer) et/ou les ovaires et
les trompes de Fallope, si les tests révelent un risque héréditaire éleve.

D'autres optent pour un depistage renforce. Si vous n'avez pas de cancer du
sein, les tests genetiques peuvent orienter vos options de prevention et de
depistage, comme commencer les mammographies plus tot, realiser des
IRM mammaires, des echographies ou méme envisager une operation afin
de reduire les risques de survenue d'un cancer du sein.

Quels sont les autres avantages du dépistage génétique?
La decouverte d'une mutation genetique peut permettre :

D'expliquer pourquoi vous (ou un membre de votre famille) avez
développé un cancer

D'identifier les membres d'une famille a risque (et rassurer ceux qui ne
le sont pas)

De fournir des informations sur les risques lies a d'autres cancers

De comprendre qu'un depistage genetique est la premiere etape qui
permet de décider ce que l'on doit faire

Mais il est tout aussi important de savoir a quoi s'attendre avant de faire un
deépistage génetique, comment les résultats sont communiques et
comment y accéder. Dans la deuxieme partie, nous aborderons l'aspect
pratique du dépistage genetique : ce que signifient les résultats, comment
faire un dépistage géenétique au Canada et comment les conseiller-éres en
genetique peuvent vous guider tout au long du processus.

Remarque : Ces informations sont destinées a la connaissance generale et ne
constituent pas un avis medical. Si vous vous interrogez sur votre risque de
cancer du sein ou de l'ovaire, consultez un-e professionnelle de la sante pour
obtenir des conseils personnalisés.
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Comment les résultats d’'un test

genetique ont mene a un traitement
plus approprie
Stacy Zelazny vit a Tiny... une toute petite ville en Ontario! Stacy se decrit

comme la maman de deux fillettes exceptionnelles qui s'est mariée a son
meilleur ami et qui est en train de gagner la plus grosse bataille de sa vie.

La premiere fois que Stacy a ressenti une grosseur dans son sein, elle ne
s'en est pas souciee. Elle n‘avait aucune raison de s'inquieter : elle était
jeune et n'avait aucun antécedent familial de cancer. Toutefois, lors de sa
visite medicale annuelle, elle parla a son médecin de cette grosseur, sans
pour autant étre preoccupee plus que cela. Par préecaution, son medecin
lenvoya faire une échographie, puisqu'elle était trop jeune pour faire une
mammographie. Lequipe médicale n'était pas non plus inquiete et pensait
qu'il n'y avait pas matiere a avoir peur et qu'il s'agissait probablement d'un
kyste. Finalement, ils lui dirent de surveiller la grosseur et que s'il y avait le
moindre changement, il fallait qu'elle les rappelle.

Tout cela a quand méme commenceé a linquiéter. A tel point, que son
meédecin la rappela pour prendre de ses nouvelles. Elle était effectivement
inquiete, car elle avait une grosseur de cinq centimetres au niveau de la




poitrine. « Il y a quelque chose la », dit-elle a son medecin. Son medecin
l'envoya donc faire une biopsie. Et c'est a la suite de cette biopsie, en mars
2021, que Stacy apprit qu'a tout juste 35 ans, elle avait un carcinome
canalaire infiltrant.

Stacy commenca donc les traitements et alla voir un chirurgien generaliste
de sa region avec qui elle decida de subir une tumorectomie. Il voulait
egalement qu'elle fasse un test genetique, mais a cause de la longueur de
la liste d'attente, elle ne savait pas quand elle pourrait le faire. Stacy s'était
egalement confieée a une amie, qui lui avait recommandeé d'aller voir la Dre
Renee Hanrahan, une specialiste des seins, qui travaillait au Royal Victoria
Regional Health Centre. La Dre Hanrahan lui dit qu'elle pourrait avoir les
résultats d'un test genétique plus rapidement si elle s'inscrivait a une etude
sur les tests genetiques rapides que menait le Women's College Hospital.
Les resultats du test genetique permettraient de déterminer si Stacy aurait
besoin d'une simple tumorectomie ou d'une double mastectomie.

Apres s'étre inscrite a l'étude, Stacy recut une trousse d'analyse afin qu'elle
puisse fournir un échantillon de salive. Une fois l'échantillon renvoye, elle
recut ses resultats par telephone : elle était porteuse de la mutation BRCA2.
Cela signifiait qu'il fallait qu'elle subisse une double mastectomie et qu'elle
fasse de la chimiothérapie. Cela signifiait également que les autres
membres de sa famille devaient se faire tester. On découvrit alors que son
pere et lune de ses sceurs ainees etaient egalement porteurs de la
mutation. Enfin, cela signifiait aussi que ses propres filles devraient se faire
tester un jour.

Malgreé le choc du diagnostic, Stacy est contente d'avoir pu participer a
l'etude et que la tumeur ait pu étre détectée avant qu'elle ne se soit
propagee. Elle est contente d'avoir su défendre ses droits et ses intéréts en
tant que patiente méme si, pendant six mois, les medecins lui ont dit qu'il
Ny avait pas a s'inquieter.

Et c'est pour cela qu'elle conseille : « Surveillez vos seins, soyez proactives
et défendez toujours, TOUJOURS, vos droits et vos intéréts. »




A quoi sert le dépistage génétique?
Comment y avoir acces et a quoi

s'attendre? (2e partie)

Par Shelley Kennedy, MS, CGC

Dans la premiere partie, nous avons vu ce qu'est le depistage genetique et
comment cela permet d'évaluer les chances d'une personne de
developper un cancer du sein. Aujourd’hui, nous allons voir quelques
questions pratiques comme les elements a prendre en compte avant
d'effectuer un dépistage genétique, les resultats possibles, les modalités et
le role des conseiller-eres en genetique.

Quels sont les éléments a prendre en compte avant de faire un
dépistage génétique?

Apprendre que l'on a héritée d'un gene qui augmente le risque de cancer
peut étre une expérience chargee en émotions. Il n'est pas toujours facile
de parler des résultats d'un dépistage genetique avec sa famille, surtout si
les relations sont compliquées. Un-e conseiller-ere genetique peut vous
aider dans cette demarche.

Quels sont les résultats possibles d'un dépistage génétique?
Un test de dépistage genétique peut rendre trois resultats possibles

1. Detection d'une mutation genetique (ou d'un variant pathogene) : cela
signifie que vous étes porteur-se d'une modification genétique qui
augmente vos risques de cancer. Le risque reel de cancer et les
analyses recommandeées dependent du gene en cause ainsi que de
facteurs personnels et familiaux. Les membres de votre famille
peuvent se voir proposer de faire également un dépistage genétique.
Il est important de noter que toutes les personnes porteuses d'un
gene héréditaire du cancer du sein ne développent pas forcément un
cancer du sein. Le risque est accru, mais il n‘est pas de 100 %.

2. Aucune mutation génétique detectée : cela signifie qu'aucune
modification génétique n'a été trouvee. Votre risque de cancer dépend
de vos antécédents familiaux de cancer et d'autres facteurs
personnels. Un résultat « negatif » n‘'exclut pas la possibilité de
developper un cancer a l'avenir. Un entretien avec un-e conseiller-ere
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en genetique peut permettre de determiner votre risque résiduel
personnalise.

3. Détection d'un variant de signification inconnue ou incertaine (VSI) :
cela signifie qu'une modification genétique a éte trouvee, mais qu'on
ne sait pas encore si cette modification augmente le risque de cancer.
Aucune disposition particuliere ne sera prise en fonction de ce seul
resultat. Votre conseiller-ere en genetique vous conseillera
genéralement de revenir le ou la voir tous les deux ans pour voir s'iLy a
une interprétation différente de votre résultat.

Comment faire un dépistage génétique?

Les personnes chez qui un cancer du sein ou de l'ovaire a été recemment
diagnostique peuvent étre orientées vers un laboratoire de genetique de
leur région par leur oncologue ou leur medecin traitant. Certains
laboratoires acceptent les demandes sans aiguillage.

Remarque : Les personnes chez qui un cancer du sein ou de l'ovaire a eté
recemment diagnostiqué peuvent se voir proposer un dépistage genetique
directement par leur oncologue, car le resultat peut avoir une incidence sur
les options de traitement.

Les personnes qui n'ont pas de cancer du sein et/ou de l'ovaire, mais qui
sont inquietes en raison de leurs antécedents familiaux peuvent demander
a leur medecin traitant de les orienter vers un laboratoire de génetique.

Les personnes concernees par les deux scenarios susmentionnes ont
egalement la possibilite d'aller dans un laboratoire prive.

Pour trouver un laboratoire de genetique au Canada, consultez les sites des
organisations suivantes : Association canadienne des conseillers en
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genetique et Centre d'éducation en genetique canadien : connaissances
organisees.

Qui peut faire un dépistage génétique (dans le public ou le privé)?

Au Canada, chaque province ou territoire dispose de ses propres lignes
directrices pour determiner les personnes admissibles a un déepistage
gratuit du cancer du sein. Pour obtenir une liste de tous les programmes de
dépistage du cancer du sein par province et territoire au Canada, consultez
le site Web du Centre d'éducation en genetique canadien : connaissances
organisees. Les facteurs influencant ladmissibilité au depistage généetique
sont les suivants : age au moment du diagnostic, type de cancer du sein,
antéecedents familiaux de cancer du sein, appartenance a un groupe
ethnique a haut risque (p. ex. juifs ashkénazes), cancer de l'ovaire, cancer du
sein chez 'homme. Ces criteres visent a identifier les personnes les plus
susceptibles d'avoir ou de développer une forme héréditaire de cancer du
sein.

Dépistage genetique dans le public : genéralement coordonné par un
laboratoire de génétique et nécessitant une recommandation de la part
d'un medecin traitant. Pour trouver un laboratoire de genéetique au Canada,
consultez les sites des organisations suivantes : Association canadienne
des conseillers en genetique et Centre d'education en genetique canadien :
connaissances organisees.

Dépistage genetique dans le prive : si vous ne répondez pas aux criteres,
VOus pouvez payer de votre poche. Un dépistage genéetique dans le privée
n'est géneralement pas coordonne par un laboratoire de genetique.
Certains laboratoires exigent lintervention d'un medecin; d'autres
proposent le test directement au public (test direct au consommateur).

Quelques elements a prendre en compte si vous choisissez un laboratoire
prive
Le laboratoire dispose-t-il des agréments appropriés (p. ex. agrement
du Clinical Laboratory Improvement Amendments ou de tout autre
organisme provincial ou territorial d'agrément pour les laboratoires, les
conseillereres en genetique et les geneticien:nes)?
Le test propose cible-t-il les genes appropries? Le test propose est-il
le bon? Le nombre de genes testés peut varier d'un laboratoire a
lautre et changer regulierement. C'est le role du ou de la
conseiller-ere en genetique et du ou de la géeneticien'ne de determiner
les genes appropriés a votre cas. Il est important de comprendre quels
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genes sont testes et quel type de test
est utilisé. Il est arrivé que des
personnes recoivent un résultat «
negatif » et découvrent par la suite,
dans un autre laboratoire, qu'elles
etaient porteuses d'une mutation
genétique liee au cancer du sein et
que le gene concerne n'avait pas ete
inclus dans le test initial.

«  Lentreprise propose-t-elle du conseil
genetique pour expliquer les réesultats?

- Comment lentreprise protegera-t-elle
vos donneées personnelles? Combien
de temps conservera-t-elle votre ADN?

- Vous pouvez egalement participer a
The Screen Project, une initiative
nationale canadienne visant a rendre le
depistage des mutations des genes
BRCA1 et BRCA2 accessible
financierement a toutes les personnes
de plus de 18 ans.

Quel est le role d'un-e conseiller-ére en
génétique?

Un-e conseillerere en genétique est un-e
professionnelle de la santé ayant recu une
formation spécialisee pour expliquer la
geneétique et aider les individus a s'adapter
aux informations genétiques qui ont un
impact non seulement sur eux, mais aussi
sur leur famille.

. Les conseiller-eres en génétique travaillent
au sein d'une equipe, avec des geneticiens
et des oncologues, afin de vous conseiller
sur votre risque individuel de cancer et vous
aider a élaborer un plan personnalise de
dépistage et de prévention.

Un-e conseiller-ere en genéetique peut vous
aider a .
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decider si un test génétique vous convient ou convient a votre famille;
déterminer la personne la mieux placée dans votre famille pour subir
un dépistage genetique afin d'obtenir un résultat probant;

comprendre ce que signifient les résultats de votre dépistage
genetique;

comprendre comment les résultats de votre depistage genetique
peuvent affecter les membres de votre famille et comment leur en
parler.

Si vous étes porteurse d'une mutation genetique liee a un cancer, vos
proches parents (freres, sceurs, enfants, parents) ont 50 % de chance
d'en étre egalement porteurs. S'ils decident de se soumettre, a leur
tour, a un dépistage génétique et que la méme mutation généetique est
detectee, ils peuvent prendre des mesures pour réduire leur risque de
cancer ou effectuer un dépistage du cancer dans l'espoir de detecter la
présence d'une eventuelle tumeur a un stade précoce.

Il est important de souligner que l'absence de mutation heréditaire du
cancer du sein ne garantit pas l'absence de cancer pour le reste de la vie. Le
risque de cancer restant (residuel) est fonction des antecédents personnels
et familiaux. Dans le cadre de votre rendez-vous avec le ou la conseiller-ere
en genetique, vous aurez egalement l'occasion de discuter des ressources
d'aide aux patients et des possibilités de participer a des études.

Pour certaines personnes, le dépistage genetique peut sembler
insurmontable, mais vous n'étes pas oblige-e d'y faire face seule. Une
discussion avec un-e conseiller-ere en genetique et votre equipe soignante
peut vous aider a comprendre les options qui s'offrent a vous et a élaborer
un plan adapté a votre situation personnelle et familiale. Que vous soyez ou
non admissible a un dépistage genetique dans le public, le fait d'étre
informeé-e peut vous aider a prendre des décisions bénéfiques pour votre
sante et votre tranquillite d'esprit.

Remarque : Ces informations sont destinées a la connaissance generale et ne constituent
pas un avis medical. Si vous vous interrogez sur votre risque de cancer du sein ou de
l'ovaire, consultez un-e professionnelle de la santé pour obtenir des conseils personnalises.

Ressources

Centre d'education en genetique canadien : connaissances organisees
Association canadienne des conseillers en genetique

National Cancer Institute

The Screen Project
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Exploration des « panneaux Arret >» : mon

experience avec le depistage genetique

-

Par Quinn Obrigewitch

A lage de 30 ans, ma mére a eu un
cancer du sein triple negatif, ce qui
supposait la présence tres probable
d'une mutation géenetique. Le cancer
du sein triple negatif est un sous-type
tres agressif et moins commun du
cancer du sein qui survient, de
maniere disproportionnee, chez les
jeunes femmes. Il existe peu
d'options pour le traiter, ce qui fait
que les traitements sont
genéralement plus agressifs. Tout
cela est du au fait que le cancer du
sein triple negatif peut
malheureusement étre d'origine

1 1 heréditaire et étre lié a la présence

des mutations genétiques BRCA1 et
BRCA2. Les mutations genetiques ne
sont pas forcément de mauvaises
choses. En fait, c'est plutoét le
contraire. Ce sont les mutations
genétiques qui font que nous
sommes differents de nos voisins,
que nos yeux sont de telle couleur ou
que nous soyons proteges contre
certaines maladies. Les mutations
genetiques sont necessaires a
'évolution : le monde autour de nous
s'adapte, nous nous adaptons, puis le
monde s'adapte de nouveau, tout
cela selon un flux harmonieux. En
revanche, les mutations BRCA1 et
BRCA2 mettent en danger les
personnes qui en sont porteuses par
rapport a leur environnement.

Les genes BRCA sont des genes
suppresseurs de tumeurs qui
agissent un peu comme des agents
de circulation dans notre organisme.
Ils ont, dans chaque main, un
panneau Arrét qui indique aux
cellules en duplication qu'elles ont
rempli leur tache et qu'elles peuvent
cesser de se dupliquer. Il arrive,
parfois, qu'en raison de la rudesse de
lenvironnement, l'un des panneaux
Arrét se perde. Mere nature a donc
prevu deux genes, BRCA1 et BRCA2,
qui peuvent assurer leur fonction, le
cas echéant. La mutation d'un de ces
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genes entraine la perte de la fonction du gene in utero, ce qui signifie que les
personnes porteuses d'une mutation BRCA ne sont equipées que d'un seul
panneau Arrét. Si elles venaient a perdre ce seul panneau, leurs cellules ne
recevraient plus de signal d'arrét et commenceraient a se multiplier de facon
incontrolable. C'est pour cela que le cancer du sein héréditaire survient tot et
qu'il est difficile a traiter.

Il est donc facile de comprendre le role essentiel que joue le dépistage
genetique dans la prevention et le diagnostic des cancers du sein. En realite,
c'est ce qui m'a sauve la vie. Apres avoir recu son diagnostic, ma mere nous a
tres tot parlé — a mes sceurs et a moi — du danger auquel hous serions
peut-étre confrontées au debut de l'age adulte. Elle nous a souvent répété
que nous devions étre vigilantes. A latteinte de nos 18 ans, nous étions
chacune impatientes a lidéee de pouvoir enfin faire un depistage genetique
pour les mutations BRCA, conformément a la politique sanitaire en l'Alberta. Je
me rappelle avoir accompagné ma soeur ainee a son rendez-vous et avoir
ecoute ce que sa conseillere en geneétique lui avait dit. Nous avions éete recues
dans un endroit chaleureux, securitaire et confortable ou on avait dresse notre
arbre genealogique et ou nous avions appris plein de choses sur les genes
BRCA et leur fonction, ainsi que sur les conséquences que pouvaient avoir les
mutations au niveau de ces genes. Le rendez-vous n'avait duré qu'une heure,
Mmais nous étions reparties avec une multitude d'informations, apeurées par ce
dont notre corps était capable, mais soulagees d'avoir pu agir avant le cancer.
Et puis, j'étais impatiente de parler a mes amies des panneaux Arrét qu'elles
avaient en elles!

Lorsque j'ai eu 18 ans, en mai 2018, j'ai pris rendez-vous avec mon medecin. Je
n‘avais pas peur, j'etais plutot impatiente de lui demander une
recommandation pour faire un dépistage genetique. J'avais tellement appris
lors du rendez-vous de ma sceur, quelques années auparavant, que j'avais
commence a faire du benevolat aupres de la conseillere en genéetique de
notre ville — travail qui consistait principalement a l'aider dans l'organisation
de ses dossiers. J'avais hate de la rencontrer a nouveau et je savais que je
pouvais lui faire confiance dans l'analyse de mes antecedents genetiques.
Mon medecin traitant etant en conge de maternite, j'ai été recue par un
remplacant. Je viens d'une ville relativement petite ou tout le monde se
connait. Par consequent, tout le monde savait qu'environ dix ans auparavant,
que ma mere avait eu un cancer du sein et que, depuis, elle militait pour un
meilleur systeme de sante. C'est donc avec une grande surprise que je me
suis retrouvée a devoir relater au remplacant tout mon historique familial en
matiere de cancer du sein et d'autres types de cancers, et qui plus est, que je
me suis heurtée a de la résistance de sa part : « Qui est cette “conseillere en
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genétique” que vous tenez absolument a
voir? Je n'ai jamais entendu parler d'elle.
En général, les patients ne réclament pas
de deépistage genetique. » Je lui ai donc
reexplique en long et en large mon
historique familial, que ma soceur était allee
voir une conseillere en genetique et que je
devais absolument, moi aussi, faire ce
depistage. Je suis sortie du rendez-vous le
sourire aux levres, contente d'avoir su
defendre mes interéts et ma lettre de
recommandation dans la main.

Mon rendez-vous avait lieu deux semaines
plus tard, au debut du mois de juin. J'avais
deja rencontre la conseillere en genetique
des centaines de fois, et pourtant j'étais
extrémement nerveuse. Je connaissais le
deroulement de ses rendez-vous par coeur
et jaurais pu, par moi-méme, lui dire tout
ce qu'ily avait a dire. Mais, je commencais
a prendre toute la mesure de la situation.
Elle m'a demandé comment je me sentais,
ce a quoi jai repondu en toute honnétete,
et puis elle m'a envoye faire ma prise de
sang. Le dépistage génétique se fait
generalement a partir d'un échantillon de
sang, mais il peut également se faire a
partir d'un échantillon de salive ou d'un
frottis buccal.

Le genome humain correspond un peu
aux différents chapitres d'un livre, dans
lequel chaque ligneée constitue une
histoire a part entiere. La recherche d'un
gene dans un genome equivaut a feuilleter
les pages d'un livre pour trouver quelque
chose. Lorsque l'on commence le livre, il
est difficile de savoir ou se trouve un
chapitre donné, il faut donc lire le livre
dans sa totalite et de maniere attentive
pour pouvoir le trouver. Une fois que l'on a

Je suis sortie du
rendez-vous le
sourire aux
levres, contente
d’avoir su
defendre mes
interéts et ma
lettre de
recommandation
dans la main.
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lu le livre et compris de quoi il s'agissait, on peut alors placer un marque-page
au début du chapitre recherché pour pouvoir plus facilement effectuer des
recherches plus tard.

q =
= LN AA R

Ma mere a éte la premiere personne dans ma famille a faire un dépistage
genetique. Elle a du attendre un an avant que son genome soit entierement
exploré. Ma sceur et moi ayant benéficie de l'exploration préalable de son
genome — c'est-a-dire que la partie d'interét du genome avait deja éete
identifiée, j'ai pu recevoir mes résultats, par téléphone, en septembre 2018,
soit trois mois apres ma prise de sang. C'est ma conseillere en genetique qui
m'a appelee; elle m'a gentiment demande comment je me sentais et si je
voulais qu'elle m'envoie des ressources sur le sujet, dont les coordonnees de
groupes de soutien pour personnes porteuses de la mutation BRCA1. Jai
poliment refuse, car pour moi, le meilleur soutien que je pouvais recevoir était
celui de ma mere et de ma sceur. Voila, c'est comme ¢a que c'est termine
mon experience avec la conseillere en genetique.

Les annees qui ont suivi ont eté marquees par des depistages du cancer du
sein a intervalles reguliers ainsi que des décisions a prendre. J'ai choisi, par
mesure preventive, de me faire enlever tout le tissu mammaire afin de reduire
les risques de survenue du cancer du sein. Et aujourd’hui, quatre ans plus
tard, je suis contente de pouvoir suivre les directives hormales de sante
publique en matiere de déepistage du cancer du sein. En me montrant qu'ilme
manquait un panneau Arrét, le depistage genetique m'a permis d'entrevoir
une possibilite dans mon avenir. J'ai pu alors prendre les mesures necessaires
pour rester en santé autant que possible et le plus longtemps possible pour
Moi-méme, mais aussi pour mes amis et ma famille. J'ai donc subi deux
opérations pour étre plus sereine a l'avenir. Et tout cela, a cause d'un ridicule
petit panneau Arrét,
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Bref historique des genes associes

au cancer du sein

Dans les années 1970, avant de decouvrir que certains genes pouvaient
étre associes a des cancers, les chercheurs se concentraient
principalement sur les virus et leur role dans le developpement du cancer.
Toutefois, sachant que les antecédents familiaux jouaient eux-mémes un
role dans le risque de contracter certains cancers, une geneticienne
americaine, Marie-Claire King, commencga a s'interesser aux autres causes
possibles du cancer et entreprit d'étudier les causes du cancer du sein a
l'intérieur de mémes familles.

C'est ainsi que dans les années 1970, grace a une etude sur la relation entre
les pilules contraceptives et le cancer, elle découvrit qu'un gene
autosomique dominant était tres probablement responsable des cas de
cancer du sein dans plusieurs familles. Cette découverte lamena a
chercher a identifier ce gene, ce qu'elle fit en 1990 . il s'agissait du gene
BRCA1, le premier gene connu associe au cancer du sein. En 1995, d'autres
chercheurs decouvrirent le gene BRCA2. Ce n'est que vers la fin des
annees 1990 qu'un test de dépistage genetique visant les mutations de ces
deux genes fut accessible au public.

Les femmes porteuses d'une mutation de l'un de ces deux genes ont plus
de risque de développer un cancer du sein ou des ovaires. Selon des
statistiques americaines, 55 % a 72 % des femmes porteuses d'une
mutation du gene BRCA1 et 45 % a 69 % des femmes porteuses d'une
mutation du gene BRCA2 deévelopperont un cancer du sein avant l'age de
70-80 ans — compare a 13 % de la population generale.

Que sont les génes BRCA?

Les genes BRCA1 et BRCA2 sont produits par des proteines qui aident a
réparer TADN endommageé. Chaque individu possede deux exemplaires de
chacun de ces genes; chaque exemplaire etant herite de chaque parent. En
cas de mutation de l'un de ces genes, lindividu présente un risque éleve
de développer un cancer du sein ou de l'ovaire. Ces genes sont consideres
comme autosomiques dominants, car il suffit d’hériter d'un seul exemplaire
du géne muté pour que ce risque augmente. Etre porteur du géne ne
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signifie pas que l'on développera

7 systematiquement un cancer du sein ou
- de l'ovaire, mais ces mutations

genetiques se transmettent a chaque

generation.

Qu'est-ce que le géne PALB2?
Le gene PALB2, acronyme anglais de
Partner and localizer of BRCA2 (protéine
partenaire et localisatrice du gene
BRCAZ2), agit avec le gene BRCA2 pour
reparer TADN endommage. On connait
S moins la relation entre le gene PALB2 et
& le cancer du sein. Toutefois, dans une

| etude publiee en 2014, il est apparu que
les personnes porteuses d'une mutation
de ce gene courraient un plus grand
risque de déevelopper un cancer du sein.
4 Ainsi, on estime que les femmes

% porteuses d'une mutation du gene
==/ PALB2 ont 14 % de risque de développer
un cancer du sein d'ici lage de 50 ans —
risque qui augmente a 35 % d'ici lage de
70 ans. Une femme de 70 ans dont deux
parents de premier degre ont
developpé un cancer du sein avant l'age
de 50 ans voit son risque de développer
elle-méme un cancer du sein passer de
== 33%a58%.

~ | Qui doit se faire tester?
== Bien que la décision de se faire tester
| pour savoir si l'on est porteur des
i mutations BRCA1 et BRCA2 soit
== personnelle, il faut savoir que les

Avoir un parent porteur d'une
mutation du gene BRCA1 ou
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BRCA2 — ily a 50 % de chance que vous ayez herite de la mutation.
Avoir des origines juives ashkenazes
Avoir les antécédents familiaux suivants
o Cancer du sein chez 'lhomme
o Cancer du sein chez le jeune adulte (cancer du sein diagnostique
avant l'age de 50 ans)
o Plusieurs parents de la méme lignee ayant developpée un cancer
du sein

Que faire si l'on est porteur d'un géne BRCA ou PALB2 muté?

Apprendre qu'on est porteur d'une mutation de l'un de ces genes peut étre
difficile et décider de ce que l'on va faire de cette information dépend de
chacun et de chaque famille.

Vous pouvez .

Commencer les dépistages du cancer du sein plus jeune et en faire
plus souvent

Faire une mastectomie préventive . faire enlever le tissue mammaire
afin de réduire le risque de développer un cancer du sein

Faire un traitement chimiothérapeutique préventif afin de réduire le
risque de développer un cancer du sein pour les femmes a haut
risque

Toutefois, la meilleure option est d'en discuter avec le ou la conseiller(ere)
en genetique qui a realiseé votre depistage genetique afin de décider des
prochaines étapes.
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Reduire le risque de cancers
héreditaires du sein et de l'ovaire : le

temoignage d'une femme

En octobre 2013, Allegra Kawa, qui
habite Edmonton, subit l'ablation
chirurgicale de ses deux seins. Elle
songe egalement a la possibilite d'opter
pour une hystéerectomie et une
ovariectomie.

Elle n‘avait pas le cancer et elle était en
pleine sante. Cependant, d'importants
antecedents familiaux de cancers du
sein et de l'ovaire l'avaient encouragee a
se soumettre a des tests genetiques. Elle
découvrit ainsi qu'elle était porteuse
d'une mutation du gene BRCA1, ce qui
'exposait a un risque eleve de souffrir de
ces cancers.

Elle avait vu sa cousine mourir a 30 ans d'un cancer du sein metastatique. Sa
grand-mere maternelle fut atteinte d'un cancer de l'ovaire a 40 ans avant de
décéder six ans plus tard. Sa mere eut un cancer du sein a 35 ans.

Allegra affirme qu’habituellement, les operations prophylactiques sont
effectuees lorsque la patiente est agee de 25 ans et plus. Toutefois, son risque
était tellement éleve qu'elle fut opérée a 23 ans.

L'intervention chirurgicale qu'elle subit consistait en une incision sous le sein,
ce qui préservait son mamelon. Le tissu mammaire était ensuite retire pour
permettre la pose d'un expanseur tissulaire sous le muscle pectoral.

Pendant six semaines, de l'eau saline éetait graduellement ajoutee dans la
prothese d'expansion afin d'étirer la peau. Puis, en mai 2014, l'expanseur fut
enleve et les implants, insérés.

Au cours de la période d'étirement de la peau, « la pression sur le mamelon
devint si grande que laréole se decolora et perdit sa forme », déclare Allegra.
Elle décida de se faire tatouer l'areole pour lui redonner sa couleur.
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Cela ne constitua toutefois pas pour elle la fin des procédures chirurgicales.
Plus tard, elle tomba et se blessa au sein. Les chirurgiens tenterent de reparer
les degats. Ils s'inquieterent de la possible presence d'un lymphome. Ils
preleverent alors du tissu supplémentaire et le firent analyser en laboratoire.

Aucune trace de lymphome ne fut trouvee, mais Allegra était restée avec un
sein qui « tombait en quelque sorte, qui ne paraissait plus aussi joli ». Elle en
eprouvait une grande géne et voulait se cacher de son mari.

« Cela me mena a un état un peu dépressif. Je me disais “Je ne serai plus belle
a ses yeux'. Cette situation constitua un obstacle a nos relations intimes. »

Une autre opération permit une legere amelioration de son apparence. « Ils
tentérent de le réparer, mais tout ne fut pas régle. Je me dis alors : “Je vais
simplement continuer a vivre ma vie" », soutient-elle.

En 2017, son mari et elle éprouverent des difficultés conjugales et ils se
séparerent.

Un mois plus tard, Allegra donnait naissance a son fils, son rayon de soleil. Elle
ne pouvait pas allaiter. Elle fut « trés agacée » par les gens qui lui
demandaient pourquoi elle avait recours a du lait maternisé. « Si vous allaitez
en public, on vous regarde de travers. Et si vous n‘allaitez pas, on vous regarde
aussi ainsi. Quoi que nous fassions, nous avons tort ! »

Méme si la probabilité pour Allegra de souffrir d'un cancer du sein est
grandement reduite, son risque de cancer de l'ovaire demeure eleve,
Lorsqu’elle atteindra 34 ans, elle commencera a passer des tests de dépistage
du cancer de l'ovaire. Elle devra egalement decider si elle subira ou non
lablation des ovaires et de l'uterus.

« Ils voudraient que je me prononce avant d'avoir 40 ans idéalement parce que
c'est a cet age que mon risque sera le plus éleve. Cette décision est sans
doute la plus terrifiante pour moi, car en tant qu'infirmiére, je connais
limportance de l'cestrogene et des ovaires pour la sante des femmes, surtout
pour les santés cardiovasculaire et osseuse. »

Elle songe a opter pour 'hormonothérapie substitutive parce que,
explique-t-elle, « la ménopause provoquee par une operation commencerait
d'un coup, sans la progression qui se fait habituellement naturellement au
cours d'une vie. Il s'agit d'un gros choc pour le corps. » Son risque de cancer
du sein s'avere plus faible a cause de sa double mastectomie.
Consequemment, 'hormonothérapie substitutive représente un risque
moindre pour elle que pour les autres femmes qui ont encore leurs seins.
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[...]1 vous n'avez pas a étre seule. Entourez-vous
des membres de votre famille. Des gens que
vous aimez.

Allegra affirme qu'elle recut de « bons soins » de la part du chirurgien
genéraliste et du chirurgien plasticien qui effectuerent sa mastectomie et sa
reconstruction mammaire. Cependant, il lui avait manqué de l'information
concernant spécifiquement les mastectomies prophylactiques. La plupart des
renseignements obtenus s'adressaient aux patientes atteintes d'un cancer du
sein.

Elle aurait aime savoir davantage a quoi ressembleraient ses seins au toucher
apres une mastectomie et a quoi s'attendre pour loperation et le
retablissement. Elle ne savait pas non plus ce qu'elle devait mettre dans sa
valise en prevision de son sejour a 'hopital. De plus, elle aurait souhaite que
son mari recoive plus de soutien.

Elle constate que ses seins paraissent maintenant moins sensibles. « La
poitrine devient trés froide trés vite et on ne s'en rend pas compte »,
soutient-elle.

Elle recommande d'utiliser un cordon placeé autour du cou pour tenir les drains
pendant la douche. (Les drains sont des tubes de plastiques insérés dans la
zone operee pour en retirer le liquide. Ils sont enleves quelques semaines
apres lintervention chirurgicale.)

Elle suggere eégalement de poser beaucoup de questions a l'equipe medicale
et a d'autres patientes qui ont vecu la méme chose. Elle considere que la
Journée de sensibilisation a la reconstruction mammaire (qui se tient
annuellement en octobre) et la Hereditary Breast and Ovarian Cancer
Foundation s'averent de bonnes sources d'informations.

Allegra souhaite dire aux autres patientes qui s'appréetent a vivre la méme
experience qu'elle que « vous n'avez pas a étre seule. Entourez-vous des
membres de votre famille. Des gens que vous aimez. Ne vous isolez pas. Vous
avez la possibilitée de prendre une décision pour vous. Ne laissez personne la
prendre a votre place. Si le dépistage est la voie que vous deésirez suivre,
allez-y. Si vous changez d'idee, c'est correct. Vous avez le plein controle de
votre corps. »
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In . ﬂ ‘
Quels sont les autres genes associes
au cancer du sein?

Connaitre les differentes mutations genetiques pouvant entrainer un cancer
du sein est nécessaire pour comprendre les facteurs de risque de la
maladie, en particulier lorsqu'il s'agit des formes héreditaires. Alors que les
mutations des genes BRCA1 et BRCA2 sont désormais largement connues,
d'autres mutations genetiques qui le sont moins peuvent elles aussi
grandement augmenter la probabilite de développer un cancer du sein.
Comprendre ces risques genetiques permet de prendre des décisions
eclairees concernant la sante, des mesures preventives aux strategies de
detection précoce. Ici, nous abordons les mutations génétiques moins
connues qui peuvent aussi influencer le risque de développer un cancer du
sein.

TP53 (protéine tumorale 53)

Le syndrome de Li-Fraumeni (LFS) est lié a des mutations du gene TP53.
Aussi, appele gene suppresseur de tumeur, il agit normalement comme un
garde-fou pour empécher la prolifération et la division trop rapides des
cellules. Lorsque ce gene subit une mutation, la protéine qu'il produit
devient inactive; les cellules tumorales perdent alors leur protection contre
les changements genetiques. Par consequent, les personnes atteintes de
LFS présentent un risque tres eleve — jusqu'a 90 7% — de développer un ou
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plusieurs types de cancer avant lage de 60 ans, dont beaucoup avant 40
ans. Chez les femmes atteintes du LFS, le cancer du sein est le type de
cancer le plus frequent, et bon nombre d'entre elles recoivent un diagnostic
avant 40 ans. Les cancers du sein chez les femmes présentant une
mutation TP53 ont plus de chances d'étre des cancers du sein a recepteurs
hormonaux positifs (HR+) et/ou HER2-positifs.

PTEN (phosphatase et homologues TENSsin)

Le gene PTEN est un autre important gene suppresseur de tumeur, et ses
mutations sont le plus souvent associees au syndrome de Cowden. Cette
maladie augmente le risque de developper des tumeurs benignes, mais
augmente egalement la probabilite de certains cancers, y compris le
cancer du sein. Les mutations du gene PTEN sont non seulement associees
au cancer du sein, mais aussi aux cancers de lendometre, de la thyroide,
du rein et du colon. On trouve souvent les mutations du gene PTEN dans
des sous-types plus agressifs du cancer du sein, et la perte de fonction du
gene PTEN a été liee a des réponses moins favorables au trastuzumab
(Herceptin), un medicament utilise pour traiter le cancer du sein
HER2-positif.

CDHz1 (cadhérine 1)

Le gene CDH1 est associe a un plus grand risque de deux types de cancer:
le cancer gastrique diffus et le carcinome lobulaire invasif (CLI), une forme
de cancer du sein. Le gene CDH1 fournit les instructions pour fabriquer une
proteine, E-cadhérine, qui est essentielle pour maintenir lunité des cellules.
Lorsqu'il subit une mutation, ce gene perturbe le lien cellulaire, ce qui peut
entrainer le développement du cancer. Environ 6 % des nouveaux cas de
CLI sont lies a des mutations genéetiques, y compris celles du gene CDH1.
Les changements dans ce gene ont eté associes a un risque de 55 % de
développer un CLI au cours de la vie. Les tests genétiques pour les
mutations du gene CDH1 sont particulierement recommandes pour les
personnes présentant un CLI précoce (avant 45 ans), un CLI bilatéeral
(affectant les deux seins, surtout chez les personnes de plus de 70 ans) ou
un antéecedent familial fort de CLI. Les criteres provinciaux relatifs aux tests
genétiques peuvent ne pas refléter ces recommandations, il est donc
conseille d'en discuter avec votre medecin pour savoir si vous y étes
admissible.

STK11 (kinase sérine/thréonine 11)
STK11 est un autre gene suppresseur de tumeur important, et des
mutations de ce gene sont liees au syndrome de Peutz-Jeghers (SPJ). Le
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SPJ peut présenter des signes préecoces durant l'enfance, comme des
taches cutanées plus foncées autour de la bouche, des levres, des doigts
et des orteils, et certaines personnes peuvent egalement developper des
taches de rousseur a linterieur de la bouche. L'une des caractéristiques
principales du SPJ est la croissance de polypes hamartomateux, qui sont
des masses non cancereuses dans le tractus gastro-intestinal. Bien que la
plupart des cancers lies au SPJ surviennent dans le systeme digestif, les
individus porteurs de mutations du gene STK11 présentent egalement un
risque plus eleve de développer un cancer du sein, surtout en vieillissant.

PALB2 (partenaire et localisateur de BRCA2)

Le PALB2 est un gene suppresseur de tumeur qui agit en étroite
collaboration avec le BRCA2 pour aider a prévenir la transformation des
cellules saines en cellules cancereuses. Les mutations du gene PALB2 sont
associees a un risque eleve de cancer du sein et a un risque moderement
eleve de cancer de l'ovaire et du pancreas. Les sous-types associes a la
mutation du gene PALB2 sont le plus souvent récepteurs des cestrogenes
positifs (ER+), mais ont également éte liés aux cancers triple négatifs. Les
personnes porteuses de cette mutation recoivent aussi plus souvent leur
diagnostic a un plus jeune age.

CHEK2 (kinase de point de controle 2)

Le gene CHEK?2 aide a réparer TADN endommage et a controler la
croissance cellulaire. Les personnes porteuses d'une mutation du gene
CHEK2 sont plus susceptibles de developper un cancer du sein, souvent
avant l'age de 50 ans, et sont plus susceptibles de développer un
carcinome canalaire invasif (CCl) ou un carcinome canalaire in situ que
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Le depistage genetique est le seul
moyen de confirmer avec certitude la
présence d’'une mutation génétique
associee au cancetr.

d'autres types de cancer du sein. Certaines etudes montrent que les
personnes porteuses de mutations du gene CHEK2 pourraient presenter un
risque plus eleve de récidive du cancer du sein sur une péeriode de 10 ans.

ATM (ataxie-télangiectasie mutée)

Les mutations du gene ATM provoquent l'ataxie-telangiectasie, un trouble
hereditaire rare qui affecte le systeme nerveux et augmente le risque de
cancer du sein. Les cancers du sein lies a la mutation ATM sont plus
frequemment recepteurs des cestrogenes positifs (ER+) et peuvent étre
plus agressifs et plus difficiles a traiter.

Le depistage genetique est le seul moyen de confirmer avec certitude la
présence d'une mutation génétique associee au cancer. L'évaluation du
risque de cancer héréditaire est un processus utilisé pour estimer la
probabilite d’heriter de mutations dans des genes lies au cancer, en se
basant sur les antécédents meédicaux personnels et familiaux. Cette
évaluation comprend le conseil genétique, les tests et la gestion des
personnes pouvant presenter un risque, les aidant a prendre des décisions
eclairees sur la surveillance du cancer, les chirurgies preventives et
l'utilisation de médicaments ou d'autres traitements pour réduire le risque.

Une évaluation adequate du risque de cancer héreditaire est essentielle
pour comprendre les risques personnels et familiaux de cancer du sein et
d'autres cancers. Pour aider a orienter ces décisions, il est recommandeé de
discuter des questions cles avec les medecins; vous pouvez consulter
notre fiche d'information sur le syndrome du cancer du sein héreditaire
pour obtenir plus d'informations sur les tests et le dépistage genetiques
ainsi que sur les soins personnalises du cancer.

25


https://www.facingourrisk.org/info/hereditary-cancer-and-genetic-testing/hereditary-cancer-genes-and-risk/genes-by-name/chek2/cancer-risk
https://www.facingourrisk.org/info/hereditary-cancer-and-genetic-testing/hereditary-cancer-genes-and-risk/genes-by-name/chek2/cancer-risk
https://www.facingourrisk.org/info/hereditary-cancer-and-genetic-testing/hereditary-cancer-genes-and-risk/genes-by-name/chek2/cancer-risk
https://medlineplus.gov/ency/article/002052.htm#:~:text=Autosomal%20recessive%20is%20one%20of,disease%20or%20trait%20to%20develop.
https://medlineplus.gov/ency/article/002052.htm#:~:text=Autosomal%20recessive%20is%20one%20of,disease%20or%20trait%20to%20develop.
https://pmc.ncbi.nlm.nih.gov/articles/PMC7786920/#:~:text=Mutations%20in%20the%20ATM%20gene,ATM%20variants%20and%20breast%20cancer.
https://pmc.ncbi.nlm.nih.gov/articles/PMC7786920/#:~:text=Mutations%20in%20the%20ATM%20gene,ATM%20variants%20and%20breast%20cancer.
https://pmc.ncbi.nlm.nih.gov/articles/PMC7786920/#:~:text=Mutations%20in%20the%20ATM%20gene,ATM%20variants%20and%20breast%20cancer.
https://www.sciencedirect.com/science/article/abs/pii/S138357420000034X
https://www.sciencedirect.com/science/article/abs/pii/S138357420000034X
https://www.sciencedirect.com/science/article/abs/pii/S138357420000034X
https://www.sciencedirect.com/science/article/abs/pii/S138357420000034X
https://www.sciencedirect.com/science/article/abs/pii/S138357420000034X
https://www.sciencedirect.com/science/article/abs/pii/S138357420000034X
https://www.sciencedirect.com/science/article/abs/pii/S138357420000034X
https://www.sciencedirect.com/science/article/abs/pii/S138357420000034X
https://www.cbcn.ca/fr/blog/our-stories/genetic-testing
https://www.cbcn.ca/fr/blog/our-stories/genetic-testing
https://www.cbcn.ca/fr/hereditary-factsheet
https://www.cbcn.ca/fr/hereditary-factsheet

Comme les femmes, les hommes
possedent du tissu mammaire et,
bien qu'ils ne soient pas capables
de produire du lait, leurs cellules
mammaires peuvent quand méme
devenir cancéreuses. Environ 1
homme sur 5 ayant un cancer du
sein a un parent proche, homme ou
femme, ayant déja eu la maladie. La
recherche montre qu'aux Etats-Unis,
les hommes biologiques
representent la moitié des
personnes porteuses d'une
mutation du gene BRCA1 ou BRCA2
— genes communéement associes
au cancer du sein chez les femmes.

Les hommes porteurs d'une
mutation BRCA ont 8 7% de risque a
vie de developper un cancer du sein
compare a 0,1 % pour les hommes
non porteurs. De plus, ils sont plus
susceptibles de developper un
cancer de la prostate, du pancreas

et autres cancers au cours de leur
vie. C'est pour cela qu'il est
important que les hommes qui ont
des antécédents familiaux
envisagent de faire un test de
depistage genetique. Il est
egalement important que les
hommes porteurs d'une mutation
BRCA informent leurs sceurs et leurs
filles, car celles-ci peuvent
egalement étre porteuses de la
mutation. Cela leur permettra de
faire un test a leur tour et, selon les
résultats, de bénéficier de
protocoles de depistage
personnalisés dans le but de
detecter tot tout cancer eventuel et
d'ameliorer les chances de
rémission.
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En geénéral, lapparition du cancer du sein chez 'lhomme se fait apres 60 ans
et les symptomes sont similaires a ceux que l'on retrouve chez la femme :

Grosseur dans un sein (genéralement indolore au toucher)
Ecoulement mammaire

Enflure et/ou douleur dans un sein

Rétraction ou inversion d'un mamelon

Eruption cutanée sur ou prés d'un mamelon

Grosseurs sous une aisselle

Rougeur d'un mamelon ou de la peau pres d'un sein

Malheureusement, en raison d'un taux de sensibilisation au cancer du sein
moindre chez les hommes, ceux-ci ont tendance a tarder a consulter un
meédecin. Ce retard peut entrainer un diagnostic tardif du cancer, qui peut
se trouver alors a un stade avance, ce qui réduit les chances de remission.
Les traitements contre le cancer du sein chez 'lhomme sont similaires a
ceux utilisés chez la femme : ablation du tissu mammaire, chimiothérapie et
radiotherapie.

Bien que les hommes porteurs d'une mutation BRCA courent un plus grand
risque de developper un cancer du sein par rapport aux autres hommes,
cela ne signifie pas pour autant qu'ils développeront la maladie. Il existe
d'autres facteurs qui, lorsqu'ils sont associes a une mutation BRCA, peuvent
augmenter ce risque. Il peut s'agir, par exemple, de la presence d'un taux
eleve d'oestrogenes, qui peut survenir dans les cas suivants

avoir des lesions hepatiques depuis longtemps, telles qu'une cirrhose
étre en surpoids ou obese

étre atteint du syndrome de Klinefelter, un trouble des chromosomes
sexuels qui se caracterise chez 'humain par un chromosome sexuel X
supplémentaire

Bien que les hommes porteurs d’'une mutation
BRCA courent un plus grand risque de
developper un cancer du sein par rapport aux
autres hommes, cela ne signifie pas pour
autant qu'ils developperont la maladie.
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étre de sexe biologique
masculin et avoir pris des
ocestrogenes pendant plus de 2
ans dans le cadre d'une
démarche d'affirmation du
genre

Malgre le risque accru de cancer
chez les hommes porteurs d'une
mutation des genes BRCA1 et BRCA2,
letablissement de lignes directrices
pour les tests de depistage
genetique et de depistage du cancer
chez ce groupe se fait attendre. Les
hommes se heurtent souvent a des
obstacles, tels que la stigmatisation,
le manque de sensibilisation et la
difficulté d'acces aux soins. Les
prestataires de soins de santé

| peuvent jouer un role crucial pour
combler cette lacune en
encourageant les patients masculins
a explorer leurs antecedents
familiaux. Cette approche proactive
peut aider a identifier des facteurs de
risque potentiels et inciter a
recommander la réalisation de tests
de deépistage genétique.

Afin de comprendre les resultats des
tests et les implications pour la sante,
ceux-ci devraient étre effectués sous
j la supervision d'une personne
certifiee en conseil genetique. Si vous
avez des antecedents familiaux de

g cancer du sein, demandez a votre
medecin si un tel test serait approprie
dans votre situation.
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Cancer du sein familial ou héréditaire:

quelle est la difféerence?

Environ 5 a 10 % des cas de cancer du sein sont transmis au sein de la
famille. Ils sont causés par des changements — ou mutations — dans
certains genes, comme les genes BRCA1 et BRCA2, qui sont hérites d'un
parent. C'est ce que l'on appelle un cancer héereditaire. Toutefois, la plupart
des gens atteints d'un cancer du sein ne sont pas porteurs de ces
mutations genetiques.

ILarrive, parfois, que plusieurs personnes d'une méme famille soient
atteintes d'un cancer du sein ou d'autres types de cancer, méme si aucune
mutation géenétique spécifique n'a été trouvee. C'est ce que l'on appelle un
cancer familial. Les antecédents familiaux peuvent augmenter le risque de
cancer, mais ne signifient pas toujours que le cancer soit généetique.

Les risques associés a un cancer du sein familial peuvent varier en fonction
de certains facteurs. Le risque peut presque doubler sil'on a un-e parent-e
au premier degrée, comme une mere, une sceur ou une fille, qui a eu un
cancer du sein. Plus il y a de parent-es au premier degre touche-es, plus le
risque est eleve. L'age auquelils ou elles ont eté diagnostique-es a
egalement son importance; si ils ou elles étaient jeunes, en particulier avant
la menopause, le risque peut étre encore plus eleve,

Outre la biologie, les chercheurs tentent egalement de determiner si
l'environnement familial joue un role dans le risque de cancer du sein
familial. Des modes de vie et des regimes alimentaires communs, ainsi que
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Si vous avez des antécedents familiaux
importants de cancer du sein, vous devrez
peut-étre vous faire depister plus souvent |[...]
Votre medecin peut etablir un plan de depistage
adapte a vos besoins,

le lieu de residence, peuvent également influer sur les risques de
regroupement de cancers dans une méme famille.

Si vous étes atteint:e d'un cancer du sein familial

Si vous avez des antécéedents familiaux importants de cancer du sein, vous
devrez peut-étre vous faire dépister plus souvent qu'une personne n‘ayant
pas ces antecedents. Votre medecin peut etablir un plan de depistage
adapte a vos besoins, qui peut inclure une mammographie tous les ans.
D'autres examens, comme une IRM ou une echographie, peuvent
egalement étre suggeres. Ces examens donnent des images plus claires
du sein, en particulier si le tissu mammaire est dense.

Il se peut egalement que vous deviez commencer le dépistage plus tot
que d'habitude. La plupart des organismes de sante provinciaux
recommandent de passer la premiere mammographie a lage de 40 ans,
Mmais si vous présentez un risque élevé de cancer du sein, il peut étre
avantageux de commencer le depistage a un age plus jeune.

Outre le depistage, il convient de prendre en compte les habitudes de vie
de votre famille. Une activité physique reguliere, une alimentation
equilibrée et 'absence de consommation de tabac et d'alcool peuvent non
seulement contribuer a reduire le risque de cancer du sein, mais aussi a
ameliorer la sante et le bien-étre en général.

Et s'il s'agissait d'un cancer héréditaire?

Si vous avez des antécedents familiaux importants de cancer du sein et
que vous ne savez pas s'ily a un lien géenetique, vous pouvez envisager de
faire un depistage genetique pour déterminer si vous étes porteur-se d'une
mutation de l'un des genes du cancer du sein. Parlez a votre medecin pour
discuter des options qui s'offrent a vous en matiere de dépistage genétique
et étre oriente-e vers un-e conseiller-ere en genetique.
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Notre blogue « A nous la parole » est un espace ou les
patientes atteintes d'un cancer du sein peuvent partager leur

experience et inspirer d'autres personnes. Les meilleurs
temoignages abordent un aspect precis du parcours face au
cancer. Par exemple, vous pouvez parler de conseils pour
gerer les difficultés cognitives liees a la chimiothérapie, ou de
la facon de mobiliser vos proches pour vous soutenir pendant
le traitement. Le choix du sujet vous appartient et votre
temoignage peut tenir sur une seule page.

Avant de commencer a ecrire, envoyez-nous une breve
description de votre idee d'histoire a cbcn@chbcn.ca et nous
vous fournirons des conseils d'ecriture plus precis. Vous
souhaitez partager votre histoire, mais vous ne savez pas par
ou commencer ? Utilisez notre modele de soumission et nous
nous chargerons de la mise en page.

La communaute des personnes atteintes de cancer du sein
aura hate de lire votre histoire !
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\/ RCCS

Canadian Breast Cancer Network
Réseau canadien du cancer du sein

Trouver des informations
filables sur le cancer du
sein peut étre complexe.
Nous avons créee diverses
ressources pour vous
aider a mieux comprendre
votre diagnostic. Ces
ressources sont
disponibles sur notre site
web.

Explorez nos ressources!

Echanges RCCS est notre
bulletin électronique
mensuel dans lequel vous
trouverez des mises a jour
sur nNos travaux, Nos
activités educatives et nos
ressources. Nous offrons
egalement des mises a
jour sur le cancer du sein
meétastatique avec mBC
Connected, et Clinical
Trials Connected vous
tient au courant des

Personne ne devrait affronter le cancer du sein dernieres recherches et

seul(e). Vos dons permettent d'offrir aux essais de recrutement.
patientes et patients des services d'appui vers mBC Connected et CTC
lesquels ils peuvent se tourner pour obtenirde ~ sont disponible en anglais
linformation de qualité, pour s'instruire et pour seulment.

recevoir du soutien. Inscrivez-vous des
Appuyez-nous dés maintenant! maintenant!

Connectez-vous avec nous!
f o @ &

@theCBCN @CBCNetwork cbcn.ca cbcn@cben.ca
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