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• Les carcinomes lobulaires infiltrants (CLI) 
héréditaires sont rares et apparaissent dans le 
contexte de mutation germinale de CDH1 ou 
d'autres gènes (y compris BRCA2 et PALB2).

• Les caractéristiques cliniques et histopathologiques 
des CLI héréditaires non liées à CDH1 restent peu 
décrites dans la littérature à ce jour.

Déterminer les caractéristiques cliniques et 
histopathologiques des CLI associés à des mutations 
germinales non-CDH1 (comparativement aux CLI 
sporadiques) dans une série rétrospective 
monocentrique.

Une série rétrospective de CLI diagnostiqués dans un 
contexte de prédisposition génétique constitutionnelle 
non liée à CDH1 a été identifiée dans la base de 
données du service de génétique de l'Institut Curie.
• Les critères de sélection étaient les suivants : 

patients atteints de CLI et présentant une mutation 
germinale pathogène ou probablement pathogène 
dans des gènes autres que CDH1.

• Les données clinico-pathologiques ont été 
recueillies à partir des dossiers informatisés des 
patients et ont été comparées aux CLI sporadiques 
de notre institut (N=251) (tableau 1)

• Nous avons identifié 13 
mutations germinales de 
BRCA1, 66 de BRCA2, 10 de 
PALB2 chez des patientes 
atteintes de CLI avec données 
clinico-pathologiques 
disponibles.

• Le CLI était le premier cancer 
diagnostiqué chez presque 
toutes les patientes. (12/13 
[92%] pour BRCA1, 55/59 [93%] 
pour BRCA2 and 8/10 [80%] 
pour PALB2) (Fig. 1).

• Les patientes étaient des cas 
index dans 75 % des cas pour 
BRCA1, 63,6 % pour BRCA2 et 
57,1 % pour PALB2.

• L'âge moyen au moment du 
diagnostic était de 42,1, 45,9 et 
49,3 ans, respectivement pour 
les patientes présentant une 
mutation BRCA1, BRCA2 et 
PALB2.(Fig. 2).

• La bilateralité au moment du 
diagnostic n'était pas fréquente 
(0/9 [0 %] pour BRCA1, 6/57 
[10,5 %] pour BRCA2 et 1/8 
[12,5 %] pour PALB2).

• Chez les patientes mutés 
BRCA1, les CLI étaient enrichis 
en grade 3 (4/12 [33,3 %]) (p = 
0,06) et en phenotype non-
luminal (3/9 [33,3 %]) (p = 
0,05). La prévalence du statut 
HER2-positif était légèrement 
plus élevée chez les patientes 
présentant des mutations 
BRCA1 et PALB2 (1/9 [11,1 %] 
et 1/9 [11,1 %], 
respectivement) que chez celles 
présentant une mutation 
BRCA2 (3/50 [6 %]). (Fig. 3).
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Figure 1. Le CLI est le premier cancer 
diagnostiqué chez presque toutes les 
patientes de notre série présentant une 
mutation des gènes BRCA1, BRCA2 et 
PALB2

Figure 3. Grade (A) et phénotype (B) des 
CLI en fonction du statut mutationnel 
germinal

Figure 2. Figure 2. Âge au moment du 
diagnostic de CLI pour les patientes 
BRCA1, BRCA2, PALB2 et le groupe 
controle (CLI sporadiques)

• Les CLI associés à des mutations germinales des gènes BRCA1, BRCA2 ou 
PALB2 surviennent à un âge plus jeune que les CLI sporadiques.

• Les CLI héréditaires liés à BRCA2 et PALB2 présentent des caractéristiques 
histo-phénotypiques comparables à celles des tumeurs sporadiques.

• Les CLI associés à BRCA1 semblent plus fréquement présenter un phénotype 
grade 3 et triple négatif. Ceci suggère que les mutations germinales de 
BRCA1 peuvent impacter le phénotype des CLI, bien qu’à ce jour ce gène 
n'ait pas été identifié comme facteur prédisposant au carcinome lobulaire.
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Caractérist iques clinico-pathologiques des carcinomes 
lobulaires infilt rants du sein survenant dans un contexte de 
prédisposit ion génétique constitut ionnelle non liée à CDH1. 
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Tableau 1. Caractéristiques clinico-pathologiques de la série 
contrôle (CLI sporadiques, N=251) 
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