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Résumé : 

 

 
Le cancer du sein est l'un des cancers les plus répandus chez les femmes dans le monde et 

en Algérie, toutes formes confondues. Dans le cadre de notre étude théorique, nous nous 

sommes intéressés au cancer du sein héréditaire, plus précisément celui induit par des 

mutations ou des variants des gènes BRCA1 et BRCA2. Ce type représente 5 % à 10 % 

de l'ensemble des cancers du sein (BRCA1 : 20 à 40 % des cas / BRCA2 : 10 à 30 % des 

cas). 
Afin d'assurer l'annotation et l'interprétation de ces variants, nous avons étudié l’apport 

des techniques de séquençage de nouvelle génération (NGS), ainsi qu'à de multiples bases 

de données et outils bioinformatiques. Ces approches nous permettent de classifier les 

variants (bénins, probablement bénins, pathogènes...) selon des critères d'annotation 

spécifiques, en suivant les recommandations de l'ACMG/AMP. 
Cette démarche permet d'orienter la prise en charge clinique adéquate, de guider le choix 

thérapeutique et, surtout, de réduire l'impact et l'incertitude liés aux variants de 

signification inconnue (VUS). 

 

Mots-clés : cancer du sein, BRCA1/BRCA2, NGS, VUS, ACMG/AMP, Variants, 

annotation. 
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Abstract: 

 
Breast cancer is one of the most prevalent cancers among women globally and in Algeria, 

across all its forms. Within the framework of our theoretical study, we focused on 

hereditary breast cancer, specifically that induced by mutations or variants in the BRCA1 

and BRCA2 genes. This type accounts for 5% to 10% of all breast cancers (with BRCA1 

representing 20% to 40% of cases, and BRCA2 representing 10% to 30% of cases). 

To ensure the annotation and interpretation of these variants, we investigated the 

contribution of Next-Generation Sequencing (NGS) techniques, as well as multiple 

databases and bioinformatics tools. These approaches enable us to classify variants 

(benign, likely benign, pathogenic, etc.) according to specific annotation criteria, 

following the ACMG/AMP guidelines. 

This approach helps guide appropriate clinical management, informs therapeutic choices, 

and most importantly, reduces the impact and uncertainty associated with variants of 

uncertain significance (VUS). 

 

 

 

 

 

Keywords: Breast cancer, BRCA1/BRCA2, NGS, VUS, ACMG/AMP, Variants, 

Annotation. 
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 الملخص : 

ُ ُيعُدُُ ُسرطانُالثديُأحدُأكثرُالأورامُالخبيثةُشيوعاُُبينُالنساءُعلىُالمستويينُالعالميُوالمحليُفيُالجزائر،ُبمختلفُُُُ  ُُ ُ ُ ُُُُ ُُُ ُ ُُ ُُ ُُُ ُُ ُ ُُ ُ ُُ ُ ُُ ُ ُُ ُُ ُُُ ُُ ُ ُُ ُُ ُُ ُُ ُُ ُُُ ُُ ُُُ  ُُ ُ ُُ ُُ ُُُُ ُُ ُُ ُُ ُ ُ ُُ ُ ُُ ُُ ُ ُ ُُ ُ ُ ُُُ ُُ ُُ ُ ُ ُ

ُُأنماطه.ُوفيُإطارُهذهُالدراسةُالنظرية،ُسلُطُُُالضوءُعلىُسرطانُالثديُالوراثي،ُلاُسيماُالنمطُالناجمُعنُحدوثُُ ُ ُ ُ ُُ ُ ُُ ُ ُُُُ ُُ ُ ُُُ ُُُ ُُ ُُ ُُُ ُُُ ُ ُُ ُُ ُ ُُُ ُُ ُُ ُ ُ ُُ ُُ ُُ ُ ُ ُُ ُُ ُ  ُ  ُُ ُ ُُ ُ ُُُ ُُ ُ ُُ ُ ُُ ُُُ ُ ُُ ُُ ُُ ُ ُُ ُُُ ُ ُُ ُُُ

%ُمنُمجموع10ُُ%ُإلى5ُ؛ُحيثُيمثلُهذاُالنمطُماُبينُ BRCA2و  BRCA1طفراتُأوُمتغيراتُفيُالجينين

ُ(. BRCA2%ُلحالات30%ُإلى10ُ،ُو BRCA1%ُلحالات40%ُإلى20ُإصاباتُسرطانُالثديُ)موزعةُبنسبةُ

دقيقُوتفسيرُعلميُسليمُلهذهُالمتغيرات،ُجرىُتقييمُمدىُمساهمةُتقنياتُتسلسلُالجيلُُُتصنيفوبهدفُضمانُ

تتيحُهذهُالمقارباتُ.ُ،ُإلىُجانبُاستعراضُالعديدُمنُقواعدُالبياناتُوالأدواتُالمعلوماتيةُالحيوية(NGS) ُالجديد

ُُ(ُاستناداُُإلىُمعاييرُُالخالعلميةُتصنيفُالمتغيراتُالجينيةُ)إلىُمتغيراتُحميدة،ُأوُمحتملةُالحموضة،ُأوُممرضة... ُُُُ ُ ُُ ُُ ُ  ُُ ُُُُ ُُ ُ ُ

ُُمحددة،ُووفقاُُللتوصياتُالصادرةُعنُالجمعيةُالأمريكيةُللطبُالوراثيُوعلمُالجينومُتصنيف ُُُ ُُ ُُ ُُ ُ ُُ ُُُ ُ ُُ ُُ ُ ُُ ُُ ُُ ُُ ُ ُ ُُ ُ ُُ ُ ُ ُُ ُُ ُ ُُُ ُ ُُ ُُ ُُ ُُُ ُ ُُُ ُ  ُُُُ ُ ُُُُ ُ ُ ُ ُ (ACMG/AMP) 

وتكمنُأهميةُهذهُالمقاربةُفيُدورهاُالمحوريُلتوجيهُمسارُالتكفلُالسريريُالملائم،ُوترشيدُالخياراتُالعلاجية،ُ

ُُفضلاُُعنُإسهامهاُالجوهريُفيُالحدُمنُالتأثيراتُوحالةُالشكُالمرتبطةُبالمتغيراتُالجينيةُذاتُالأهميةُغيرُُ ُُ ُُ ُُ ُ ُ ُُ ُ ُُ ُُ ُُُُ ُُ ُُ ُُ ُُ ُُ ُُ ُُُ ُ ُُُ ُ ُُ ُُ ُ ُُ ُُ ُُ ُ ُ ُُ ُُ ُُُُُُ ُُ ُ ُُ ُ ُُ ُُ ُُُ ُ ُ ُ ُ ُُ ُُُ ُ ُُ ُ ُُ ُ ُ ُ  ُ ُ ُُ

 .(VUS) المعروفة

ُ

ُ

ُ

ُ

ُ

،ُالمتغيراتُذاتُالأهميةُ(NGS) ،ُتسلسلُالجيلُالجديدBRCA1/BRCA2سرطانُالثدي،ُُالكلمات المفتاحية:

 التصنيف.ُ،ُالمتغيراتُالجينية،ACMG/AMP ،ُتوصيات(VUS) غيرُالمعروفة
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