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Texte
INTRODUTION
En Algérie, le cancer du sein reste la première cause de mortalité par cancer chez la femme jeune. 5 à 10% de cancer du sein et/ou de l’ovaire se
développent dans un contexte de prédisposition génétique dont la transmission est autosomale dominante et le risque tumoral augmente avec
l’âge. Le but de notre travail est la recherche des mutations germinales des gènes de prédispositions BRCA1 et BRCA2 dans une population
algérienne ciblée constituée de femmes (et d’hommes) porteuses de cancer du sein et/ou de l’ovaire, avec une histoire familiale de cancer du sein
et/ou de l’ovaire.

Matériels et méthodes
Nous avons recruté 88 cas index algériens. Le test génétique à la recherche de variations moléculaires ponctuelles au niveau des gènes BRCA1 et
BRCA2 dans notre série, a été réalisé sur de l’ADN extrait de prélèvement sanguin, puis séquençage direct Sanger.

Résultats et discussion
La distribution des 88 cas index atteints d’un cancer du sein et /ou de l’ovaire, selon le phénotype clinique, révèle 71 patients avec un cancer du
sein isolé ; 10 femmes avec un cancer de l’ovaire isolé; 7 femmes avec une association de cancer du sein et de l’ovaire.
34 mutations délétères ont été identifiées parmi les 88 cas index de notre série 38,63% : 27 sur BRCA1 ; et 7 sur BRCA2. Les études de recherche
de mutations BRCA1/2 sur d’autres populations montrent des taux de positivité variables. Une étude allemande, qui concerne plus de 20 000
familles, montre une augmentation quasi-linéaire du taux de positivité du test génétique avec le poids de l’histoire familiale (1). Les 27 cas index
BRCA1 muté de notre série sont retrouvés chez 23 femmes avec un cancer du sein isolé (près de 85%) . Les 27 mutations de BRCA1 identifiées
correspondent à 10 mutations différentes, réparties sur les 11 premiers exons du gène. Nous n’avons retrouvé qu’une seule mutation au niveau
intronique (exons 5-6), qui concerne une séquence canonique 5′ GT du site donneur (2, 3). Les 7 cas index BRCA2 muté sont tous atteints d’un
cancer du sein isolé. Les 7 mutations délétères identifiées sur le gène BRCA2 sont toutes différentes. Ces 7 mutations sont réparties sur plusieurs
exons 10, 11, 22 et 27; 3 sur l’exon 11; 2 sur l’exon 10; 1 sur l’exon 22; 1 sur l’exon 27.

Conclusion
Dans notre étude prospective et transversale nous avons pu identifier 27 mutations délétères sur BRCA1 et 07 mutations délétères sur BRCA2.
Le taux global de positivité du test BRCA1/2 retrouvé est de 38,63% (34/88). Ce taux élevé est à mettre en relation avec l’histoire familiale lourde,
avec généralement plusieurs cas de cancer 4,45 cas en moyenne.
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