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L'oncogénétique
d’hier à 
aujourd'hui : 
Concepts actuels
et perspectives 
futures

• Journée scientifique en oncologie
• Marc-Antoine Tardif, MD 

(Hémato-oncologue)
• 23 octobre 2026

Conflits d’intérêts 

• Aucun en lien avec cette présentation

• Honoraires
• Abbvie, AstraZeneca, BMS, Eisai, Pfizer

*Avertissement : Les images et tableaux ont été générés avec IA
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Objectifs

• Définir les termes les plus frequents liés à 
l’oncogénétique

• Discuter des résultats de tests génétiques et leurs
conséquences

• Décrire l'utilité de l'oncogénétique dans la 
pratique oncologique d'aujourd'hui et de demain
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Qu’est-ce que l’oncogénétique ? 

• Définition traditionnelle : 
• Discipline médicale qui permet 

d’identifier chez un individu ou une 
famille des prédispositions héréditaires 
au cancer
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1995

Qu’est-ce que l’oncogénétique ? 

• Définition actuelle intégrant la vision 
oncologique à l’oncogénétique : 
• Discipline médicale à l’interface entre 

l’oncologie et la génétique qui intègre
désormais de manière indissociable le 
concept de mutation actionnable en plus 
de permettre d’identifier les 
prédispositions héréditaires au cancer
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2026
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Maladies et modes de transmission
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L’oncogénétique d’hier à aujourd’hui
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L’oncogénétique d’hier à aujourd’hui

Cas clinique #1
• M. PSPP 58 ans, pas d’antécédent

• Cancer de la prostate localisé Tx RT + ADT a 56 ans
• Toujours sous thérapie de déprivation

androgénique (ADT)
• Désormais métastases aux os

• Sœur cancer sein 49 ans, Stade 1, RH+ Her2-
• 1 oncle maternel cancer du pancréas 73 ans

*NGS : Séquençage de nouvelle génération
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*mCRPC :metastatic castration-resistant prostate cancer

Cas clinique #1 
58 ans 
MRCPC
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*HRD : Déficit de la Recombinaison Homologue
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Cas clinique #1 – 58 ans MCRPC 

• Avant l’ère du séquençage tumoral
• Tx standard = ChimioTx ou inhibiteur 

androgénique de nouvelle génération (ARAT)

• A l’ère du séquençage tumoral
• Discussion beaucoup plus complexe avec le patient
• Multitudes de choix en fonction du profil 

mutationnel tumoral
• Dépistage germinal nécessaire si désiré, ainsi 

counseling génétique a faire 

• M. PSPP, Cancer de la prostate a 56 ans
• Sœur cancer sein 49 ans, Stade 1, RH+ Her2-
• 1 oncle maternel cancer du pancréas 73 ans

• Panel germinal prostate sur prise de sang : 
• BRCA2 normal
• Mutation germinale ATM c.7271T>G hétérozygote

• Lettre de famille a faire, pour par la suite proposer le test 
aux autres membres de la famille. 

Cas clinique #1 – 58 ans MCRPC 
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M. PKP

H. 56 ans, bonne santé, mais ecchymoses fréquentes

Admis pour LMA de novo, 50% blastes, haut risque

Au NGS sur le sang : mutation SRSF2 et DNMT3A VAF48%, 
TP53 VAF33%, RUNX1 VAF52% (ne pouvons exclure
mutation germinale)

• Comment savoir si la mutation RUNX1 est germinale ou
non ?

• Est-ce que si c’est germinal, ça change le traitement ?

*VAF : Fréquence de l'allèle mutant
Elle correspond à la proportion de molécules d’ADN qui 
portent une mutation génétique spécifique par rapport à 
l'ensemble de l’ADN séquencé

Cas clinique #2

25

M. PKP, 56 ans, LMA de novo, haut risque, RUNX1 
VAF52%, TP53 VAF33% 

Comment savoir si la mutation est germinale ou non ?

Est-ce que si c’est germinal, ça change le traitement ?
• Oui , important pour allogreffe apparentée

Cas clinique #2
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Mutation somatiqueMutation germinaleCaractéristique

Cellules tumorales seulementToutes les cellulesCellules atteintes

Biopsie tumorale, ADN tumoral 
circulant

Sang, peau/fibroblastes, 
écouvillon buccal

Type de 
prélèvement
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Somatique vs Germinale –
Fréquence allélique

27

Green and al, 2023

Cas clinique #3

• Mme PM, désormais 56 ans
• Cancer du sein 47 ans, pT2N0 RH+ HER2-
• Panel génétique Sein/ovaire négatif 
• Elle vous demande

• Quel est mon risque de rédicive ? 
• Quel est le suivi pour moi ?
• Quel est le suivi pour mes deux filles ?
• Y a-t-il d’autres tests que je puisse faire pour mieux 

évaluer mon risque ?
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Historique familial

Historique familial – Canrisk
professionnel de la santé
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Risque d’avoir un cancer du sein controlatéral d’ici à l’âge de 80 ans, 
non relié au cancer du sein du passé. 
Densité mammaire inconnue.
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Densité mammaire - mammographie

Densité mammaire 
très faible BI-RADS A

Densité mammaire 
très élevée BI-RADS D
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Mme PM, désormais 56 ans
Cancer du sein 47 ans, pT2N0 RH+ HER2-
Panel génétique Sein/ovaire négatif 
Score de risque polygenic sein élevé (PRS)



20

Mme PM, désormais 56 ans
Cancer du sein 47 ans, pT2N0 RH+ HER2-
Panel génétique Sein/ovaire négatif 
Score de risque polygenic sein élevé (PRS)
Densité mammaire inconnue

Cas clinique #3b

• Mme PM, 56 ans
• Pas d’antécédent personnel de cancer
• Historique familial significatif de cancer
• Panel génétique Sein/ovaire négatif 
• Elle vous demande

• Quel est mon risque de rédicive ? 
• Quel est le suivi pour mes deux filles ?
• Y a-t-il d’autres tests que je puisse faire pour mieux 

évaluer mon risque ?
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Mme PM, 56 ans
2 cousines sein 50e, 
1 niece sein 49 ans

Densité mammaire 
faible BI-RADS B

Densité mammaire 
très élevée BI-RADS D
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Mme PM, désormais 56 ans
Pas de cancer du sein
Panel génétique Sein/ovaire négatif 
Score de risque polygenic sein élevé (PRS)
Densité mammaire inconnue

Mme PM, désormais 56 ans
Pas de cancer du sein
Panel génétique Sein/ovaire négatif 
Score de risque polygenic sein faible (PRS)
Densité mammaire inconnue
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Sœur de PM, 49 ans
Pas de cancer du sein
Panel génétique négatif 
Score de risque polygenic
sein élevé (PRS)
20 alcool par semaine
Obésité
Pas enfant
Prend COC
Densité mammaire 
inconnue

Sœur de PM, 49 ans
Pas de cancer du sein
Panel génétique négatif 
Score de risque polygenic
sein inconnu (PRS)
20 alcool par semaine
Obésité
Pas enfant
Prend COC
Densité mammaire 
inconnue
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Sœur de PM, 49 ans
Pas de cancer du sein
Panel génétique négatif 
Score de risque polygenic
sein faible (PRS)
20 alcool par semaine
Obésité
Pas enfant
Prend COC
Densité mammaire 
inconnue
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Cas clinique #4

• M. JFL, 56 ans, BRCA2+
• Pas d’antécédent significatif
• Mutation BRCA2+ connue dans sa famille
• Plusieurs cancers de la prostate dans sa famille
• Il vous demande

• Quel est mon risque de cancer de la prostate ?
• Pourquoi n’y a-t-il pas de cancer du sein dans la 

famille ?
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Historique familial

M. JFL 56 ans BRCA2+, risque de cancer de la prostate d’ici à 
l’âge de 80 ans
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Conclusions

• L’oncogénétique est désormais indissociable 
des soins oncologiques modernes

• La recherche de mutations somatiques sur la 
tumeur peut mener à la découverte de 
mutations germinales

• On souhaite pouvoir offrir dans le futur aux 
patients des calculs de risque personnalisés, 
pour pouvoir leur offrir un suivi adapté

• On souhaite démocratiser l’accès a 
l’oncogénétique et aux calculs de risque

Fin de la 
présentation


