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Les lignes directrices du National Comprehensive Cancer Network (NCCN) pour la prise en charge médicale des
patients porteurs d’un variant pathogénique/probablement pathogénique TP53 sont énumérées dans ce document.

Cette vue d'ensemble est fournie a titre informatif et ne constitue pas une recommandation individualisée. Les options
recommandées peuvent varier selon vos antécédents personnels et familiaux. L'accés a certaines options peut également varier
d’un centre médical a un autre. Les références spécifiques devraient étre consultées pour plus de détails avant d'élaborer un plan
de traitement.

De plus, les informations disponibles sur les genes de prédisposition au cancer héréditaire sont en constante évolution et il est
recommandé de vérifier annuellement ces informations car les directives de prise en charge pourraient changer dans le futur.

RISQUES ASSOCIES AU COURS DE LA VIE

(JUSQU'’A L’AGE DE 75 ANS)

Le syndrome Li-Fraumeni est rare. Un individu porteur d'un variant pathogénique/probablement pathogénique
dans le géne TP53 a un risque élevé de développer un cancer au cours de sa vie, incluant des cancers pédiatriques
(chez I'enfant).
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SARCOME DES TISSUS
MOUS: 22% SI PRESENCE D'UN
HISTORIQUE FAMILIAL
DE CANCER DU

PANCREAS

OSTEOSARCOME: 11%

RISQUE DE LA
POPULATION

GENERALE: 1-2%

RISQUE DE LA
POPULATION

GENERALE: <1%

LE RISQUE D’ETRE ATTEINT D’UN CANCER AU COURS DE LA VIE (JUSQU’A LAGE DE 75 ANS): >70%

RISQUE D'ETRE ATTEINT D'UN 2t CANCER AU COURS DES 10 ANNEES SUIVANT LE PREMIER DIAGNOSTIC : 50%.

CANCERS LES PLUS FREQUENTS:

« CANCER DU SYSTEME NERVEUX CENTRAL (CERVEAU)
+ SARCOMES (CANCER DES TISSUS MOUS ET DES OS)
« CARCINOME ADRENOCORTICAL (GLANDES SURRENALES)
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AUTRES TYPES DE CANCER ASSOCIES:

+ CANCER COLORECTAL

- CANCER DE LESTOMAC (GASTRIQUE)

« CANCER DU PANCREAS

- CANCER DU POUMON (BRONCHIOALVEOLAIRE)
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ETANT DONNE LA COMPLEXITE DE LA PRISE EN CHARGE DES INDIVIDUS ATTEINTS DU SYNDROME DE LI FRAUMENI, IL EST PREFERABLE QUE
LE SUIVI SOIT FAIT DANS UN CENTRE AYANT UNE EXPERTISE AVEC CE SYNDROME.

LA RADIOTHERAPIE DEVRAIT ETRE EVITEE SI POSSIBLE. LES EXAMENS RADIOLOGIQUES DEVRAIENT ETRE MINIMISES.

AUTRES TYPES DE CANCER
DEPISTAGE

A PARTIR DE LA NAISSANCE
« UN EXAMEN PHYSIQUE COMPLET, INCLUANT UNE EVALUATION NEUROLOGIQUE A CHAQUE 6 A 12
MOIS JUSQU'A LAGE DE 18 ANS

+ IRM DU CORPS ENTIER IRM DU CERVEAU (EN MEME TEMPS QUE L'IRM DU CORPS ENTIER OU
SEPAREMENT) A CHAQUE ANNEE

- ECHOGRAPHIE ABDOMINALE ET PELVIENNE A CHAQUE 3 A 4 MOIS JUSQU'A LAGE DE 18 ANS A PARTIR DE 40 ANS
R . - DEPISTAGE SANGUIN PSA) TOUS LES
+ ANALYSES SANGUINES (FORMULE SANGUINE COMPLETE, TAUX DE SEDIMENTATION 12 MOIS

ERYTHROCYTAIRE ET LACTATE DESHYDROGENASE) A CHAQUE 4 MOIS.

A PARTIR DE 18 ANS A PARTIR DE 25 ANS
- EXAMEN DERMATOLOGIQUE A CHAQUE ANNEE OU 5 ANS AVANT LE PLUS JEUNE CANCER
COLORECTAL OU CANCER GASTRIQUE DANS LA
+ UNEXAMEN PHYSIQUE COMPLET A CHAQUE 6 A 12 MOIS FAMILLE
- UNE EVALUATION NEUROLOGIQUE A CHAQUE ANNEE « COLONOSCOPIE ET ENDOSCOPIE SUPERIEURE A
CHAQUE 2 A 5 ANS

« ECHOGRAPHIE ABDOMINALE ET PELVIENNE A CHAQUE
ANNEE

CANCER DU PANCREAS

DEPISTAGE

fACTUELLEMENT, LE DEPISTAGE DU CANCER DU PANCREAS N’EST PAS RECOMMANDE EN ABSENCE D’ANTECEDENTS FAMILIAU;\
DE CANCER DU PANCREAS.

POUR LES INDIVIDUS PORTEURS D’UN VARIANT PATHOGENIQUE/PROBABLEMENT PATHOGENIQUE AVEC =1 MEMBRE DE
LA FAMILLE (DU MEME COTE) APPARENTE AU PREMIER DEGRE, (PARENT, ENFANT, FRERE OU SCEUR) OU DEUXIEME DEGRE
(GRAND-PARENT, ONCLE OU TANTE, NEVEU OU NIECE), ATTEINT D'UN CANCER DU PANCREAS:

A PARTIR DE 50 ANS
OU 10 ANS AVANT LE PLUS JEUNE CANCER DU PANCREAS DANS LA FAMILLE

« ENVISAGER LE DEPISTAGE PAR CHOLANGIOPANCREATOGRAPHIE PAR IRM (CPIRM) ET/OU ECHO-ENDOSCOPIE A
CHAQUE 12 MOIS DANS UN CENTRE AVEC EXPERIENCE, IDEALEMENT AU SEIN DE PROTOCOLE DE RECHERCHE.
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