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INTÉGRATION ET IMPLANTATION
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Évaluation personnalisée du risque pour la prévention et la détection précoce du cancer 

du sein : intégration et implantation (PERSPECTIVE I&I) ─ 4 activités de recherche
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Brooks et al. J. Pers. Med. 2021, 

11(6), 511

Wilcox et al. Nat Genet. 2023 

55(9):1435-1439
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Le score de risque polygénique (SRP)

DÉFINITION : 

Score de Risque Polygénique ou Polygenic Risk Score  = combinaison de 

variants communs (SNPs).

• Il est composé de variants communs de faible risque individuel 

associés au cancer du sein, mais dont la combinaison peut avoir une 

incidence sur le risque. 

• Le risque polygénique est personnel (différent d’un membre de la 

famille à l’autre).

• Il peut être élevé, même sans histoire familiale.

• Il est différent des tests génétiques habituels qui incluent des variants 

rares dans les gènes de prédisposition de pénétrance élevée (BRCA1, 

BRCA2, etc.).
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32.6 %

2.6 %
Seuil de

dépistage

Quintile  moyen

Mavaddat N…Simard J, Easton DF. (2019) Am J Hum Genet. 104:21-34. 

Distribution du risque de cancer  du sein en fonction de la 
signature génomique  (313 marqueurs)

6

Âge (années) Âge (années)

R
is

q
u
e
 a

b
s
o
lu

 à
 v

ie

R
is

q
u
e
 a

b
s
o
lu

 1
0
 a

n
s

Seuil



www.etudeperspective.ca

Évaluer l’acceptabilité et la faisabilité d’une approche d’évaluation personnalisée 

du risque de cancer du sein pour orienter le dépistage
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Parcours de la participante au Québec  
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1. Femmes 40-69 ans

• Mammographie

• Médecin de famille/IPS

• Sans antécédent cancer 

du sein, ovaire, 

pancréas ou de CCIS

3. 1er questionnaire

(habitudes de vie, 

facteurs hormonaux, 

histoire familiale)

2. Inscription en ligne 

(etudeperspective.ca) 
4. Test génétique 

utilisant l’ADN 

provenant d’un 

échantillon de salive 

(score de risque 

polygénique)

5. Communication de la 

catégorie de risque et du 

plan d’action : lettre 

envoyée à la participante 

et à son MD/IPS

6. 2e Questionnaire 

rempli après la 

réception de la lettre 

de catégorie de 

risque

6. 3e Questionnaire rempli 

environ 1 an plus tard



Recrutement Québec et Ontario (total : n=4 477; QC : n=1 993) 
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*39 participantes n’ont pas consenti 

à connaître leur risque en Ontario

▪ 2 996 (79,8 %) près de celui de la pop. générale 

▪ 591 (15,7 %) intermédiaire

▪ 166 (4,4 %) élevé

3 753 (97 %) échantillons reçus au laboratoire (SRP)                   

4 246 (95 %) participantes actives

3 753 (100 %) risques calculés

3 067 (83 %) questionnaires de suivi (Q2)

3 851 (91 %) questionnaires de base (Q1)

3 714 (99 %) lettres envoyées*

3 430 questionnaires de suivi 1 an envoyés (Q3); 2 730 (80 %) remplis

Non-admissibles : n=76

Retraits : n=1554 477 participantes recrutées QC : n=1 993 

QC : n=1 806

QC : n=1 654

QC : n=1 642

QC : n=1 642

QC : 74,9 %

QC : 17,8 %

QC : 7,3 %

QC : n=1 642

QC : n=1 487 (91 %)

QC : n=1 524 (93 %)



Évaluation personnalisée du risque
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Modèle BOADICEA
Intégré dans CanRisk (canrisk.org)

Carver, T. et al. Cancer Epidemiol Biomarkers Prev. 2021 Mar;30(3):469-473

Lee, A. et al. Genet Med. 2019 Aug;21(8):1708-1718



Stratification du risque : utilisation de seuils de risque absolu qui varient 
en fonction de l’âge (exemple)

11N. Pashayan et al. J Pers Med. 2021 Sep 15;11(9):916 

Risque absolu sur 10 ans rapporté au risque résiduel à vie à l'âge de 30 ans (le point d'ancrage) jusqu'à l'âge de 80 ans.



Plans d’action de dépistage au Québec

+ ++

Risque élevé
≥ 25 % 

Risque près de celui de la 

population générale

< 15 %

Âge 40-49 ans : le dépistage 
systématique par mammographie 
n’est pas recommandé.

Âge 50 ans et plus : le dépistage 
proposé est celui recommandé dans 
le cadre du Programme québécois 
de dépistage du cancer du sein
(PQDCS). Le PQDCS  invite les 
femmes de 50 à 69 ans* à passer une 
mammographie aux deux ans. 

*Entre 70 et 74, ans le dépistage peut 
être continué si l’espérance de vie est 
10 ans et plus. Une ordonnance 
médicale est alors requise.

Risque intermédiaire

15 % - < 25 % 

Âge 40 ans et plus : dépistage par 

mammographie à partir de 40 ans, 

aux 1 à 2 ans. 

Si la densité mammaire est élevée  

(≥ 75 %) : mammographie de 

dépistage annuelle et considérer 

l’échographie en complément. Une 

ordonnance médicale est requise 

pour ces examens. 

Il n’y a pas de consensus sur l’âge 

d’arrêt pour le dépistage par 

mammographie. 

Âge 40 ans et plus : dépistage 

annuel par mammographie et par 

résonnance magnétique du 

sein (IRM)*. Une ordonnance 

médicale est requise pour ces 

examens.

Il n’y a pas de consensus sur 

l’âge d’arrêt pour le dépistage par 

mammographie. 

*L’IRM mammaire de dépistage 

n’est pas recommandée après 69 

ans.

+

En tout temps
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etudeperspective.ca



Catégories de risque de cancer du sein par groupes d’âge (n=3 753) 

Risque près de celui 

de la pop. générale
Risque intermédiaire Risque élevé

Total (n=3 753) 50-59 (n=1 530) 60-69 (n=1 718)
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Participantes satisfaites et très peu de regret
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Satisfaction à propos des informations reçues (lettre et document 

d’information) au moment de la réception de la lettre :

• Je me sens bien informée à propos de mon risque de cancer : 87,1 %*

• L’information qui m’a été donnée était claire : 85,6 %*

• Je suis satisfaite de la quantité d’information qui m’a été donnée : 81,2 %*

*Fortement en accord/en accord

Regret à propos de la décision de participer à l’étude :

• Au moment de la réception de la lettre : score moyen de 8,7/100*

• 1 an suite à la réception de la lettre : score moyen de 10,9/100**

**Score de 0 à 100. Score élevé=regret élevé



Le potentiel d’un outil d'évaluation personnalisée du risque de cancer du sein pour guider les 

recommandations de dépistage : exemple du Programme ontarien de dépistage du cancer du sein (PODCS)

Évaluation du risque élevé

Antécédents 

familiaux/personnels et 

risque ≥ 25 % au cours de la 

vie

Mutation connue d'un gène 

prédisposant à un risque 

élevé de cancer du sein
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Contexte Stratification actuelle Recommandation 

de dépistage

Stratification future

Risque près de celui de 

la population générale

Risque élevé

Risque intermédiaire

Mammographie et

IRM annuelles

Mammographie aux 

2 ans

Mammographie 

annuelle

Âge et absence de facteurs de 

risque élevé de cancer du sein

Histoire familiale de cancer 

du sein et/ou de l'ovaire

Densité mammaire 

(BIRADS D)

Populationnel

Dépistage à haut 

risque
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Recommandation de dépistage en fonction de l’histoire familiale

16

Stratification selon

l’histoire familiale* 

Sur-dépistées

Mammographie

annuelle

Sous-dépistéesMammographie

annuelle

*Critères histoire familiale en 

Ontario (PODCS) (au moins 1) :

• ≥ 2 cas cancer du sein 

féminin 1er degré

• cancer du sein féminin < 50 

1er degré

• cancer du sein masculin (1er

ou 2e degré)

• cancer ovaire 1er degré
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du risque
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Recommandation de dépistage en fonction de la densité mammaire BIRADS « D »
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Stratification selon

la densité mammaire

Mammographie

annuelle

Mammographie

annuelle

Évaluation multifactorielle

du risque

Sous-dépistées
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Attitude des participantes à propos du dépistage basé sur le risque

À l’entrée dans l’étude (n=2 841*) :

Si votre risque de cancer du sein était plus élevé

que la moyenne, accepteriez-vous d’avoir un

dépistage du cancer du sein plus fréquent que

celui que vous avez déjà?

Si votre risque de cancer du sein était beaucoup

moins élevé que la moyenne, accepteriez-vous

d’avoir un dépistage du cancer du sein moins

fréquent que celui que vous avez déjà?

21

89

33

10

31

1

14

0

1

0

%

Absolument Peut-être Probalement pas Définitivement pas Ne sais pas

*Excluant les femmes avec des mammographies annuelles ou plus d’une fois par année à l’entrée à l’étude (n=912)



Lettre et document envoyés aux MD/IPS : qu’en pensent-ils? 

19Site web : https://etudeperspective.ca/professionnels/

Lettre de catégorie de risque Document d’information

Envoi d’un questionnaire à tous les MD et IPS au Québec ayant reçu une 
lettre de catégorie de risque pour au moins une patiente (n=763) 

https://etudeperspective.ca/professionnels/
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Questionnaire sur l’expérience des MD et IPS

Population : 163 MD et 5 IPS ayant reçu la catégorie du risque de cancer du sein de leur patiente. 

87

38

44

82

89

86

89

92

10

17

35

11

8

10

7

4

2

42

19

5

1

2

2

2

2

2

2

2

2

2

2

2

%

En accord ou très en accord Ni en accord, ni en désaccord En désaccord ou très en désaccord Données manquantes

Les informations dans la lettre étaient compréhensibles

Le document d’information m’a permis de bien comprendre le résultat

Je trouve le plan d’action proposé approprié

Je suis prêt à suivre le plan d’action proposé

Je me sens à l’aise de discuter avec ma patiente à l’aide des documents reçus

Je ressens le besoin d’avoir davantage de formation dans ce domaine

Je connaissais déjà le dépistage basé sur l’évaluation personnalisée du risque 

de cancer du sein

Je juge que l’évaluation du risque de cancer du sein avant dépistage est pertinente
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MD et IPS encourageraient leurs patientes à participer  

- Probable ou très probable 87,5%

- Neutre 8,3%

- Improbable ou très improbable 3,6%

- Données manquantes 0,6%

Total 100,0%

Population : 163 MDs et 5 IPS ayant reçu la catégorie du risque de cancer du sein de leur patiente. 

Si l’évaluation personnalisée du risque pour le dépistage du cancer du sein était proposée

au niveau populationnel, quelle est la probabilité que vous encouragiez vos patientes

à participer à un tel programme?



PERSPECTIVE I&I 

• a démontré que l’évaluation personnalisée du risque 

• permet :

• d’estimer la catégorie de risque de cancer du sein propre à chaque femme   

• de proposer un plan d’action de dépistage adapté à chaque catégorie de risque 

• est largement acceptée par les femmes et les médecins/IPS

• aide les femmes à faire un choix éclairé face au dépistage du cancer du sein

• permet l’utilisation judicieuse des ressources en évitant le sur-dépistage et le sous-
dépistage

• a développé des outils en cohérence avec ceux développés au PQDCS :

• un formulaire d’information et de consentement

• lettres de catégorie de risque MD/IPS et femmes

• plans d’action de dépistage selon la catégorie de risque 

• guide Questions-Réponses et FAQ

• site web

Messages clés
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Un dépistage du sein adapté au risque individuel
(âge de début/fin, fréquence, modalités) permettra :

• Meilleure identification 

des femmes à haut risque

• Détection précoce

• Survie

• Qualité de vie

• Prévention

• Surdépistage

• Surdiagnostic/surtraitement

• Traitements invasifs

• Impacts psychosociaux

• Fardeau clinique et 

économique

Maximiser les avantages et minimiser les inconvénients
23
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Merci!

Questions?
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