Centre intégré

Nom : Prénom :

universitaire de santé Adresse :
et de services sociaux
du Saguenay-
Lac-S5aint-Jean
p, .
Quebec Date de naissance : / /

Ne RAMQ :

REFERENCE EN ONCOGENETIQUE| ™ """ /

(Sein-ovaire-prostate-pancréas)

MD référent : Date de référence :
MD famille : Autres MD :
Raison :

Histoire familiale de cancer :

Chirurgie prévue : 0 Non O Oui Date approximative : Eligible au PARPi O Non O Oui

Important : Il est obligatoire de fournir le rapport de pathologie de I'individu atteint et/ou fournir le résultat de test
génétique de I'apparenté ayant eu un test génétique svp.

Cocher toutes les situations qui s’appliquent.

Sinon vous référez aux pages suivantes pour les critéres NCCN (Genetic/Familial High-Risk Assessment: Breast, Ovarian,
and Pancreatic).

réalisée

Cocher Situations particulieres Délai
svp d’attente
-Individu avec cancer (doit correspondre a un des critéres) en fin de vie URGENT
-Individu avec cancer du sein récent (doit correspondre a un des critéres) éligible a une mastectomie totale | (<1 semaine)
bilatérale (sans chimio néo-adjuvante)
-Individu avec cancer de I'ovaire ou du pancréas récent et thérapie systémiqgue envisagée P1
(<1 mois)
- Individu avec cancer du sein récent (doit correspondre a un des critéres) éligible a une mastectomie
totale bilatérale (avec chimio néo-adjuvante) b
- Cancer du sein récent a < 40 ans (1-3 mois)
- Test germinal positif récent et aucun conseil génétique fait (test demandé MD traitant)
- Test somatique positif
-Individu avec cancer de la prostate récent avec thérapie systémique envisagée
-Cancer du sein récent (doit correspondre a un des criteres) diagnostiqué entre 40 et 50 ans P3
-Individu avec STIC (carcinome séreux intraépithélial des trompes) (3-6 mois)
-Variant pathogene ou probablement pathogéne identifié chez un apparenté de 1°" et 2ieme degré
-Cancer du sein récent (doit correspondre a un des critéres) diagnostiqué a > 51 ans P4
-Variant pathogéne ou probablement pathogéne identifié chez un apparenté de_3*™ degré ou plus (6-9 mois)
-Antécédent personnel de cancer (doit correspondre a un des critéres) avec test génétique négatif
incomplet (ex : seulement BRCA1/2) P5
-Antécédent personnel de cancer (doit correspondre a un des critéres) sans investigation génétique (9-12 mois)

1er degré : enfant, parent, frére/sceur
2ieme degré : oncle/tante, grand-parent, petit-enfant, neveu/niéce, demi-frére/soeur
3ieme degré : arriere-grand-parent, arriére-petit-enfant, cousin, grand-oncle/grande-tante, enfant d’un(e) demi-frére/soeur

Svp faire parvenir ce formulaire (toutes les pages + rapport de pathologie + résultat test génétique) :
Service de génétique médicale
Téléphone : 418-541-1234 poste 3238 ou 4254 / Télécopieur : 418-541-1192




Important : Ces critéres sont appelés a changer selon les nouvelles lignes directrices émises. Il est donc important de
s’assurer que vous utilisez le formulaire le plus a jour.
Ces critéres ont été inspirés de la plus récente version du NCCN (Version 2.2024; 27 septembre 2023).

Cancer de l'ovaire

O Individu répondant a I'une des situations particulieres (voir tableau p.1); OU

O Histoire personnelle de cancer épithélial de I'ovaire (incluant cancer des trompes de Fallope ou cancer du
péritoine) a tout age (P1); OU

O Histoire familiale de cancer:
O Unindividu non atteint avec un apparenté de 1° ou 2™ degré avec un cancer épithélial de I'ovaire (incluant
cancer des trompes de Fallope ou cancer du péritoine) a tout age (P6) ; OU
O Unindividu non atteint qui ne répond pas aux criteres ci-dessus mais ayant une probabilité de >5% d’avoir un
variant pathogéne ou probablement pathogene dans les génes BRCA1 ou BRCA2 basée sur un modele de
probabilité (P6)

Cancer du sein

Antécédents personnels de cancer du sein avec des caractéristiques spécifiques :

O Diagnostiqué a < 50 (voir tableau 1 pour les priorités);

0 Diagnostiqué a tout age AVEC au moins un des critéres suivants:
O Pour des indications de traitements (P2) :
O Pour aider aux décisions de traitement systémique par les inhibiteurs de PARP pour les cancers du
sein métastatiques;
O Pour aider aux décisions de traitement adjuvant avec I’Olaparib pour les cancers du sein a haut
risque HER2 négatifs;
O Selon I'histologie/pathologie (voir tableau 1 pour les priorités):
O Cancer du sein triple négatif;
O Plusieurs cancers du sein primaires (synchrones ou métachrones);
O Cancer du sein lobulaire avec une histoire personnelle ou familiale de cancer gastrique diffus;
O Cancer du sein chez I’'homme (P2)
Ascendance juive ashkénaze (P2)
O Selon I'histoire familiale (P5):
O =1 apparenté de 1%, 2™ ou 3°m degré du méme coté de la famille avec cancer:
- Seina<50ans
- Sein chez 'lhomme
- Ovaire
- Pancréas
- Prostate métastatique ou un groupe a haut ou tres haut risque
O = 3 diagnostics de cancer du sein ou de la prostate (peu importe le grade) du méme c6té de la
famille, incluant I'individu référé.

O

Histoire familiale de cancer seulement (P6) :

O Unindividu atteint (ne répondant pas aux critéres antérieurement mentionnés), ou non atteint avec
un apparenté de 1" ou 2"*™ degré qui répond a n’importe quel critére antérieurement mentionné.



Cancer de la prostate

O Individu répondant a I'une des situations particuliéres (voir tableau p.1); OU
O Antécédents personnels de cancer de la prostate avec un des critéres suivants :
O Avec caractéristiques tumorales (P3)
O Meétastatique
O Histologie : haut ou tres haut risque

O cT3b-cT4

Oo0oo

Tres haut risque (au moins une caractéristique dans les suivantes):

Gleason primaire 5
2-3 caractéristiques du groupe a haut risque
>4 « cores » avec groupe de grade4 ou 5

O cT3a;0U

Haut risque (pas de caractéristiques de trés haut risque avec une seule caractéristique dans les suivantes) :

O Groupe de grade 4 ou groupe de grade 5 OU;
O APS>20ng/mL

O Avec un des antécédents familiaux suivants (P5):
O >1apparenté de 1°, 2™ ou 3™ degré du méme coté de la famille avec :

Cancer du sein a <50 ans

Cancer du sein triple négatif a tout age

Cancer du sein chez I’'homme a tout age

Cancer de l'ovaire a tout age

Cancer du pancréas a tout age

Cancer de la prostate métastatique ou un groupe a haut/trés haut risque a tout age.

O 22 apparentés de 1%, 2™ ou 3 degré du méme coté de la famille avec soit un cancer du
sein ou un cancer de la prostate (de n’importe quel grade) a tout age
O Origine ethnique Juive Ashkénaze

O Antécédents familiaux de cancer chez un apparenté de 1°" degré répondant aux critéres ci-dessus pour un:
O Individu atteint d’un cancer de la prostate (mais ne répondant pas aux critéres ci-dessus) (P5) ; OU
O Individu non-atteint d’un cancer (P6)

Cancer du pancréas

O Individu répondant a I'une des situations particuliéres (voir tableau p.1); OU

O Cancer exocrine du pancréas (adénocarcinome) chez :
O Tous les individus qui sont diagnostiqués avec un cancer exocrine du pancréas (P1); OU
O Apparenté du 1*" degré diagnostiqué avec un cancer exocrine du pancréas (P6); OU

O Individu avec tumeur neuroendocrine du pancréas (P2)



Syndrome de Cowden/syndrome tumoral hamartomateux lié a PTEN

|

O

Un individu provenant d’une famille avec un variant pathogéne/probablement pathogéne connu dans le géne
PTEN (P3);
Variant pathogéne/probablement pathogéne dans le géne PTEN détecté par test génétique somatique sur
n’importe quels types de tumeurs en I'absence d’une analyse germinale (P2);
Un individu avec une histoire personnelle de syndrome de Bannayan-Riley-Ruvalcaba (P3);
Un individu qui rencontre les critéres cliniques pour un syndrome de Cowden/syndrome tumoral hamartomateux
lié a PTEN (P3);

02 3 criteres majeurs (dont un qui doit étre la macrocéphalie, Lhermitte-Duclos ou hamaromes

gastro-intestinaux) OU
(I Deux critéres majeurs ET trois critéres mineurs

Critéres majeurs Critéres mineurs
O Cancer du sein O Trouble du spectre de I'autisme
O Cancer de 'endomeétre OO Cancer du cblon
O Cancer folliculaire de la thyroide O =23 acanthoses glycogéniques de
O Multiples hamartomes gastro-intestinaux ou I’cesophage
ganglioneuromes O Lipomes
O Macrocéphalie (> 58 cm chez la femme et O Déficience intellectuelle
> 60 cm chez 'homme) O Variante papillaire ou folliculaire du cancer
0 Pigmentation maculaire du gland du pénis papillaire de la thyroide
O Lésion muco-cutanée : O Lésion structurelle de la thyroide
o Une biopsie indiquant un trichilemmome (adénome, nodule, goitre)
o Kératose palmoplantaire multiple O Carcinome des cellules rénales
o Papillomatose de la muqueuse buccale O Hamartome ou ganglioneurome gastro-
multifocale ou étendue. intestinal unique
o Multiples papules cutanées du visage O Lipomatose testiculaire
O Anomalies vasculaires (incluant des
anomalies veineuses du développement
intracraniennes multiples)

** SVP cocher les critéeres qui s’appliquent.

Un individu qui ne rencontre pas les critéres cliniques pour un syndrome de Cowden/syndrome tumoral
hamartomateux lié a PTEN AVEC une histoire personnelle de (P3):

0 Maladie de Lhermitte Duclos de I'adulte (tumeurs du cervelet); OU

O Trouble du spectre de I'autisme ET macrocéphalie; OU

0 Deux biopsies ou plus indiquant des trichilemmomes; OU

[ Deux critéres majeurs ou plus (dont un qui doit étre la macrocéphalie); OU

O Trois critéres majeurs, sans la macrocéphalie; OU

O Un critere majeur avec 23 critéres mineurs; OU

(024 critéeres mineurs

Un individu a risque en raison d’un apparenté qui n’a pas eu d’analyse génétique mais qui a un diagnostic clinique
de syndrome de Cowden/syndrome tumoral hamartomateux lié¢ a PTEN ou syndrome de Bannayan-Riley-
Ruvalcaba (P3)
*L'individu a risque doit avoir :
O Un critere majeur; OU
O Deux criteres mineurs.



Syndrome de Li-Fraumeni
O Unindividu provenant d’une famille avec variant pathogéne/probablement pathogéne dans le géne TP53 (P3)

O Unindividu qui répond a tous les critéres suivants (P3):
1. Diagnostiqué avec un sarcome avant I'age de 45 ans ET
2. Un apparenté du 1* degré diagnostiqué avec un cancer avant 45 ans ET
3. Un autre apparenté de 1" ou 2™ degré du méme c6té familial avec un diagnostic de cancer avant I'age
de 45 ans ou un sarcome a n’importe quel age.

O Unindividu qui répond aux critéeres de Chompret (P3):

O Une tumeur comprise dans le spectre du syndrome de Li-Fraumeni (sarcome des tissus mous,
ostéosarcome, tumeur du systéeme nerveux central, cancer du sein, carcinome corticosurrénalien) avant
I’age de 46 ans ET au moins un apparenté de 1" ou 2™ degré avec I'un des cancers mentionnés ci-haut
(autre que le cancer du sein si le cas index a un cancer du sein) avant I’dge de 56 ans ou avec plusieurs
cancers primaires a n’importe quel age; OU

O Unindividu avec plusieurs tumeurs (sauf plusieurs cancers du sein), dont deux appartiennent au spectre
du syndrome de Li-Fraumeni, avec la premiére apparaissant avant I’age de 46 ans; OU

O Un individu avec un carcinome corticosurrénalien, ou un carcinome du plexus choroide, ou un
rhabdomyosarcome de sous-type anaplasique embryonnaire a n’importe quel age d’apparition, et
indépendamment de I'histoire familiale; OU

O Cancer du sein avant I’age de 31 ans.

O Leucémie aigué lymphoblastique chez I'’enfant (hypodiploide)(P3)

O Un individu avec cancer ayant un variant pathogéne/probablement pathogéne identifié par un test génétique
somatique et qui peut avoir une implication s’il est également identifié dans le test germinal (P2)

Autres cancers
O Individu avec cancer rare ou suspicion d’un syndrome de prédisposition au cancer entre autres:
rétinoblastome, tumeur de Wilms, cancer rénal, leiomyomatose familiale, xeroderma pigmentosum,
phéochromocytome/paragangliome, Von-Hippel-Lindau, néoplasies endocriniennes multiples de type 1 et 2,
neuroblastome familial, neurofibromatose de type 1 et 2, sclérose tubéreuse, tumeurs associées au gene
DICER1, syndromes avec surcroissance, multiples naevi basocellulaires.

Date : 2023-10-18



