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Introduction

- Contexte médical: Avancées des thérapies ciblées
pour les cancers =2 nécessité d’'une caractérisation
moléculaire des tumeurs =2 mise en place des
panels tumoraux (PT).

- Cadre reglementaire: Loi de bioéthique de 2021
prévoyant une passerelle entre géenétiqgue tumorale
et constitutionnelle avec information préalable sur
I'orientation en OG avant la réalisation du PT.

- Objectif principal de notre analyse de pratiques en
2023: évaluer lorientation des patients en
consultation d’oncogéneétique (OG) apres un résultat
de panel tumoral prescrit par l'oncologue et
montrant une altération tumorale sur un des genes
actionnables retenus.

Meéthodologie

v Série systématique de 1933 PT (96 genes) réalisés
entre 2021-2022

v' Sont retenus, les dossiers avec VP de classe 5 ou 4
sur 10 genes d’utilité clinique (BRCA1, BRCAZ2, PALBZ2,
RAD51C, RAD51D, CDH1, MLH1, MSH2, MSHE6,
PMS2).

v Les patients non vus, ou bien les familles des
patients décédés, ont été contactés dans un
deuxieme temps, en partenariat avec leurs
oncologues, pour les orienter en consultation d’OG
(14 patients (20%) ont pu étre revus en
oncogénétique apres 8 mois de recul).

Résultats
Au total sur les 1933 PT realisés, 305 ont révéle au
moins un VP de classe 5 ou 4 dans un des 10 genes
retenus.
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» origine somatique confirmée dans 53% des cas
» origine germinale retrouvée dans 47% des cas

Consultations OG réalisées chez des apparentés

d’un cas index décédé (5)

Exemple d’un cas clinique:

- Monsieur M. ADK pulmonaire décédé a 66 ans.

- Analyse tumorale : wvariant probablement
pathogene classe 4 du gene MLH1 c.1410-2A>G,
p.? (Intron 12) fréquence allélique de 28%.

- Histoire familiale : non évocatrice de syndrome de

Lynch.

- Ses trois enfants ont bénéficié d’analyse

geénétique ciblée

- L'un d’entre eux s’est avéré étre porteur de ce
variant probablement pathogene MLH1 et il s’est
vu ainsi proposer un plan personnalisé de suivi

type Lynch.

En conclusion, un circuit formalisé et organisé entre oncologues/biologistes/onco-
geneticiens-conseillers en génétique est indispensable afin de sécuriser le devenir de
I'information que le VP détecteée sur PT était possiblement d’origine germinale y compris
—= crcM |apres le déces d’un patient ce qui est essentiel pour sa famille, et ce afin d’optimiser les
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mesures de depistage et de prévention des personnes et de leurs apparenteés.
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