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<40-50 ans

(CMT, PGL/ PC, gastrinome) 25-40%
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Quels syndromes génétiques?
Néoplasies endocriniennes multiples

Transmission AD



Pourquoi? 

▪ Modification du diagnostic initial et Examens complémentaires
à réaliser

Ex : recherche de tumeurs associées :NEM1 et NEM2

▪ Stratification du risque, peut être modifié

Ex : PGL avec mutation SDHB

▪ Conseil génétique et prise en charge précoce de la maladie
pour les apparentés



- Agréments -



Découverte fortuite

Information parentèle

Nom de la maladie /  le nom du gène
(panel de gènes)

Consentement selon 
recommandations ANPGM

(2017)



D’après C Cardot BautersGènes/syndromes

20-40% F Familiales 

5-10% F Familiales 



Cancer médullaire de la thyroïde

Nodule euthyroïdien ou  GMN
ADNP (20% cas = seul signe)
Flush , diarrhées

CT sg >100 pg/ml

Génétique? Recommandations InCa = 1/3 cas familiaux



Gène RET



1ere consultation :Discuter caractère familial/ apparemment sporadique 
Prélèvement EDTA 
Consentement 
Fiche de renseignements cliniques

Sujet Symptomatique –CMT-

Prescription par le médecin réfèrent  d’une Analyse gène RET 

Laboratoires réseau Tumeurs neuroendocrines
Analyse Sanger, 8 exons/20   (2 – 3 mois)

Résultat rendu à la seconde consultation
Second prélèvement (positif ou négatif)  

• Négatif sans point d’appel NEM2
Et sans contexte familial
• Négatif mais contexte familial 
POURSUIVRE

Positif : Exploration
familiale (sujets Asymptomatiques)
Equipe pluridisciplinaire



Phéochromocytomes  (PC) et paragangliomes (PGL) sécrétants ou non sécrétants
RET, VHL, NF1, SDHx….



SDHAF3 (2017)

40% des patients ont un variant constitutionnel



SDHAF3 (2017)





Le séquençage Sanger vs le NGS (Next Generation Sequencing)
= Nombre de gènes explorés et sensibilité de détection de variants

Panel de gènes 



2015

Age du pré NGS



NEM1 et HPT



! Calcitonine!

Hyperparathyroïdies primaires: 5 – 10% familiales  

Cardot Bauters 
MHDN ,2011



(Panel de gènes)
(GNAS)
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Intérêts d’identifier des Variants somatiques :

• CMT :RET M918T facteur prédictif de réponse au  Vandetanib

• TNE pancréas : NEM1 et ATRX et meilleure survie



Que retenir?

• 10 (AdH) à 40 %(PC/PGL) d’origine familiale 

• Analyse génétique constitutionnelle: Consentement, cadre législatif 
Panel de gènes : env 20 NEM2/ phéo

env 10 NEM1 et hyperpara

• Recherche de variants somatiques et intérêt thérapeutique 


