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Intérét du BRCA testing chez les apparentés asymptomatiques
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Introduction : I'identification des génes BRCA1/2, qui prédispose a un risque élevé de développer un cancer du sein et/ou de
I'ovaire, a permis une meilleure compréhension des formes familiales de ces cancers. Le BRCA testing représente donc un enjeu
majeur de prise en charge de ces derniers.

le but de notre est de rapporter a travers 3 situations particulieres différentes : mutation délétére, VUS, association de
polymorphismes rencontrées au cours des tests génétiques BRCA l'intérét du suivi chez les apparentés.

Matériel et méthodes : un consentement éclairé est établi avant tout test génétique

L'identification des mutations au niveau des régions codantes et des jonctions intron- exon de BRCA1 et BRCA2 a été réalisée
au laboratoire par séquencgage direct (méthode Sanger sur Applied 3130).

La nomenclature HGVS est appliquée (ATG=1)

Résultats

Situation] : mutation délétére BRCA2 c.9158 T Situation 3 : polymorphisme ¢1067 A>G et ¢2612 C>T (BRCA1)
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Situation 2 : 3 VUS ¢.32 G>A(BRCA1), ¢.1448 C>G ET ¢2430 C>A (BRCA2)
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