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Résumé

L’objectif principal de cette étude est d'évaluer dans une population de femmes porteuses (ou ayant déclaré) d’un
cancer du sein muté dans la tumeur BRCA1 ou BRCAZ2, la proportion de femmes pour lesquelles une mutation
constitutionnelle BRCA1 ou BRCAZ2 a été trouvée. A ce jour, cette information est inconnue.

Il s’agit d’'une étude de cohorte, multicentrique basée sur un recueil rétrospectif de des données via le dossier médical
informatisé. L’effectif attendu est estimé a 80 patientes.

Contexte du projet :

En 2020, le cancer du sein était le cancer le plus fréquemment diagnostiqué dans le monde. A ce jour, deux génes de
prédisposition au cancer du sein ont été identifiés, nommés BRCA1 et BRCA2. Si une mutation BRCA1 ou BRCA2 est
mise en évidence, elle peut étre soit constitutionnelle (c'est-a-dire présente dans la tumeur mais aussi dans I'ensemble
des cellules du corps), soit acquise (c'est-a-dire limitée a la tumeur). Afin de savoir si cette mutation tumorale est la
conséquence d'une prédisposition génétique au cancer, un nouveau test génétique a partir d’'une prise de sang est
réalisé.

Depuis 2014, les thérapies par inhibiteurs de PARP ont été approuvés dans le traitement du cancer du sein uniquement
en cas de mutation constitutionnelle de BRCA1/2. Les patientes présentant une mutation BRCA1/2 exclusivement
tumorale ne sont pas éligibles. Le dépistage unique des mutations constitutionnelles de BRCA1/2 semblant présenter
des limites, il y a tout intérét a objectiver d’autres stratégies de dépistage associant une analyse constitutionnelle et
tumorale. L'enjeu de I'étude BLOSSOM est d’objectiver le pourcentage de patientes ayant une mutation tumorale
BRCA1/2 dans un contexte de cancer du sein et donc ne disposant pas d’une indication a accéder aux traitements par
inhibiteurs de PARP selon les critéres actuels.

Objectif :

L’objectif principal de cette étude est d'évaluer dans une population de femmes porteuses (ou ayant déclaré) d’'un
cancer du sein muté dans la tumeur BRCA1 ou BRCAZ2, la proportion de femmes pour lesquelles une mutation
constitutionnelle BRCA1 ou BRCA2 a été trouvée. A ce jour, cette information est inconnue.
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Nous souhaiterions notamment savoir s'il peut exister des discordances entre les résultats des analyses génétiques
qui sont réalisées directement sur la tumeur ou sur le sang et quels sont les facteurs prédictifs de ces résultats.

L’étude BLOSSOM s’appuie sur le recrutement d’'environ 80 patientes ayant eu une analyse tumorale et
constitutionnelle des génes BRCA1 ou BRCA2 dans le contexte d’'un cancer du sein. Les inclusions seront réalisées
dans les centres hospitaliers du grand Ouest participant a ce projet.

Déroulement de la recherche :

Le fait de participer a cette recherche ne modifiera pas votre prise en charge. Aucune visite ou examen complémentaire
ne sera nécessaire.

Toutes les personnes prises en charge dans le service de génétique clinique depuis Janvier 2018 jusqu’a Juin 2024
ne s'étant pas opposé a la réutilisation de leurs données seront incluses.

Le Centre Hospitalier Universitaire de Rennes est le responsable de cette étude.

Seules des données recueillies dans le cadre de votre prise en charge au CHU de Rennes seront recueillies. Elles
concerneront : age, données cliniques, biologiques et génétiques, antécédents familiaux, traitements médicaux ou
chirurgicaux. Ces données, strictement nécessaires a la recherche, cibleront vos données de suivi jusqu’a un an aprés
la fin de votre traitement médical pour le cancer du sein.

Le personnel impliqué dans cette cohorte est soumis au secret professionnel.

Vous étes libre de refuser de participer a cette étude ainsi que de mettre un terme a votre participation a I'étude a
n’importe quel moment. Dans ce cas, vous devez informer, I'investigateur de votre décision. Cette décision n’aura
aucune conséquence sur votre prise en charge médicale.

A l'issue de I'étude, et a votre demande, vous pourrez étre informé-e des résultats globaux de la recherche par simple
demande a Dr Philippe Denizeau, service de génétique clinique.

Les données seront rendues accessibles au responsable de I'étude ainsi qu'a a ses partenaires (personnes ou sociétés
agissant pour son compte), notamment a I'équipe de recherche.

Aucun transfert de données a caractére personnel hors de I'Union Européenne n’est prévu.
Ces données pourront également étre transmises, dans des conditions strictes de sécurité :

- Aux autorités frangaises a leur demande en cas d'inspection ;
- Aux experts indépendants chargés de ré-analyser les données pour vérifier les résultats de I'étude, en vue de
leur publication.

Ces personnes, soumises au secret professionnel, auront accés a vos données codées dans le cadre de leur fonction
et en conformité avec la réglementation.

Au terme de ce travail, les résultats feront I'objet d’une publication scientifique dans la littérature nationale et
internationale (hors UE), ce qui est le moyen habituel de diffuser les progres scientifiques. Tout au long de ce
processus, votre identité sera protégée car les données resteront pseudonymisées ou agrégées.

Les données seront conservées sur support informatique par le responsable du traitement jusqu’a 10 ans apres la fin
de leur recueil pour la recherche.

Conformément aux dispositions de loi relative a l'informatique, aux fichiers et aux libertés (loi du 6 janvier 1978
modifiée) et du Réglement Européen 2016/679 du 27 avril 2016, vous disposez d'un droit d’accés, de rectification,
d’effacement et de limitation de vos données personnelles.



Concernant votre droit d’effacement des données et conformément aux articles 17.3.c et 17.3.d. du RGPD, nous vous
informons que son exercice étant susceptible de compromettre la réalisation des objectifs de la recherche, les données
recueillies préalablement a la demande d’exercice de ce droit pourront ne pas étre effacées et pourront continuer a
étre traitées dans les conditions prévues par la recherche. Par ailleurs, toute demande parvenue au CHU de Rennes
aprés la publication des résultats de I'étude prévue en Juin 2025 ne pourra pas étre satisfaite.

Vous disposez également d’'un droit d’opposition a la transmission des données couvertes par le secret professionnel
susceptibles d’étre utilisées dans le cadre de cette recherche et d’étre traitées.

Ces droits s’exercent auprés de l'investigateur qui vous suit dans le cadre de la recherche et qui connait votre identité
(Dr Philippe Denizeau) ou de la.e Délégué-e a la Protection des Données du CHU de Rennes (dpo@chu-rennes.fr).

Pour toute réclamation relative au traitement de vos données personnelles, vous pouvez saisir la Commission
Nationale Informatique et Liberté (CNIL) (https://www.cnil.fr/fr'webform/adresser-une-plainte).

Pour toute question a ce sujet, nous vous invitons a contacter

Dr DENIZEAU Philippe
Service de génétique médicale
CHU de Rennes, Hépital Sud
16 Bd de Bulgarie, 35033 CEDEX 2 RENNES
Philippe.denizeau@chu-rennes.fr
Tél. 1 02.99.26.67.44.
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