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CAS CLINIQUE 



2001 (34 ans) 
Cs Oncogénétique devant ATCD personnels d’adénomes coliques (n=13) 
ATCD familiaux de cancers coliques  
 



2001 
 
ü  Pas évocateur APC 
ü  MutYH non encore découvert 
ü  Sd de Lynch? (mais beaucoup d’adénomes…) 
 

IHC MMR et test RER sur adénomes : 
PHENOTYPE MSS 



2004 

test RER sur CCR III.6 : MSS 
 

Analyse gènes MMR, APC : VAIN 

2004 :  
 
Arbre complété après travail d’enquête familial 



2011 

2011 :  
ü  Cas Index : 
-  Poursuite surveillance endoscopique / 2 ans  
-  Adénomes multiples à chaque examen 
 
ü  Mise à jour arbre: 
-  Gliome 

Analyse MutYH : VAIN 







Fonction PROOFREADING 
Fidélité de réplication de l’ADN 



2017 

M+ POLE 

M+ POLE M+ POLE M+ POLE 

M+ POLE 





Tumeurs HYPERMUTEES 



RECOMMANDATIONS ACTUELLES DE 
SUIVI 

• AUCUNES OFFICIELLES… 

• Au moins comme un Syndrome de Lynch 
 
ü  Risque cérébral ??? 

ü  Risque mammaire ??? 

 



PERSPECTIVES 

• RAPPORTER L’EXPERIENCE FRANCAISE 

ü  Décrire nouvelles mutations 

ü  Améliorer connaissance phénotypiques 

ü  Rapporter résultats de tests fonctionnels 

ü  Faire proposition de suivi? 


