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Conflits d’intérêt 

�Participation à des congrès : Sanofi, Takeda, Astra-Zeneca 



La Maladie de Gaucher : Epidémiologie 

�Prévalence : 1 pour 136 000 en France 
� 1 pour 1 000 en popula,on juive ashkénaze 

�Âge moyen au diagnosAc : 22 ans 
� Dont 7 à 15 ans d’errance diagnos,c 

Stirnemann, IJMS, 2017
Nalysnyk, Hematol 2017
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Physiopathologie
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Physiopathologie

� Altération de la formation osseuse (ostéoblastes) et stimulation des ostéoclastes 
(ostéoclastogénèse) 

� Altération du microenvironnement médullaire : cytopénie, dysérythropoïèse

� Altération de la déformabilitité, agrégabilité,  viscosité des globules rouges, possible 
rôle dans les ostéonécroses (Franco) 

Franco M, Blood 2013



Formes cliniques 

Sidransky, Mol Genet Metab, 2004



Formes cliniques

Splénomégalie
> 90%

Thrombopénie > 90%
Anémie 50%
Troubles de l’hémostase  

Atteinte osseuse 80%
¤ Infarctus osseux
¤ Ostéonécrose 
¤ Fractures pathologiques 
¤ Déformations osseuses
¤ Ostéoporose 

Hépatomégalie
60 – 80%

Atteinte neurologique 
(type 2 et 3) Diagnostic 

↓↓ activité de la glucocérébrosidase 
Analyse du gène GBA1

Maladies associées 
MGUS, Myélome multiple
Lymphomes
Cancers solides 
Maladie de Parkinson 

Nguyen, Rev Prat 2020
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Evolution des traitements 

Weinreb, 2002
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Weinreb, 2002



Evolution des traitements 

Sims, 2008 
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Objectif

Décrire

�L’épidémiologie de la Maladie de Gaucher en France 

�Les caractéristiques cliniques et complications de ces patients 

�L’évolution de leur prise en charge



Méthodes
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Méthodes 

Description de 3 populations : 

1. Cohorte entière (incluant les perdus de vue) : caractéristiques au 
diagnostic 

2. ≥1 prescription d’enzymothérapie substitutive ou de réducteur de 
substrat : évolution des traitements 

3. Cohorte suivie par les membres du CETG (données exhaustives) : 
données sur les complications 



Résultats 



Caractéristiques (cohorte entière) 

Baseline characteristic
All cohort

N = 688
N Value

Gender 655*
Female 334 (51%)
Male 321 (49%)

Alive in 2023 656 457 (70%)
Age of death 143 51 (1 – 71)
Age in 2023 (if alive) 457 50 (35 – 63)

Age at first symptoms 355 12 (4 – 32)
Age at GD diagnosis 688 19 (3 – 36)
<15 yo at diagnosis 688 312 (45%)
Symptom-to-diagnosis
interval, years

355 1 (0 – 3)

Affected family 297 189 (64%)



Caractéristiques (cohorte entière) 

Baseline characteristic
All cohort

N = 688
N Value

Year of GD diagnosis 688
<1990 277 (40%)
1990-2000 161 (23%)
2000-2010 144 (21%)
2010-2020 95 (14%)
2020-2022 11 (1,6%)



Caractéristiques (cohorte entière) 

Baseline characteristic
All cohort

N = 688
N Value

GD phenotype 648
Type 1 527 (81%)
Type 2 73 (11%)
Type 3 48 (7,4%)

Genotype 300
p.Asn409Ser/
p.Asn409Ser

63 (21%)

p.Asn409Ser/ p.Leu483Pro 71 (24%)
p.Asn409Ser/other 124 (41%)
p.Leu483Pro/ p.Leu483Pro 25 (8,3%)
p.Leu483Pro/other 17 (5,7%)



Caractéristiques (cohorte entière) 

Baseline characteristic
All cohort

N = 688
N Value

Test diagnosing GD 394
Enzyme assay 111 (28%)
GBA-gene sequencing 5 (1,3%)
Bone-marrow aspiration 185 (47%)
Bone-marrow biopsy 26 (6,6%)
Bone biopsy 6 (1,5%)
Hepatic biopsy 12 (3,0%)
Spleen histology 40 (10%)
Other 9 (2,3%)



Caractéristiques (cohorte entière) 

Baseline characteristic
All cohort

N = 688
N Value

Clinical manifestations at
diagnosis
Splenomegaly 323 303 (94%)
Hepatomegaly 293 220 (75%)
Abdominal pain 653 37 (5,7%)
Chronic bone pain 656 104 (16%)
Acute bone crisis 647 30 (4,6%)
Chronic bleeding 656 89 (14%)
Fatigue 658 121 (18%)



Caractéristiques (cohorte entière) 



Evolution des traitements (cohorte traitée) 

Diversification des nouvelles prescriptions de traitement

Pénurie 
Imiglucérase



Evolution des traitements (cohorte traitée) 

Augmentation de la part de réducteurs de substrat



Evolution des traitements (cohorte traitée)

Characteristic
Current Gaucher Disease treatment

N Eliglustat 
N = 77

Imiglucerase
N = 177

Velaglucerase
N = 57

GD phenotype 309
Type 1 77 (100%) 153 (87%) 54 (96%)
Type 3 0 (0%) 23 (13%) 2 (3,6%)

Treatment modality 240
Intravenous treatment

At hospital NA 66 (57%) 37 (70%)
Home intravenous hospital NA 50 (39%) 16 (30%)

Oral treatment 77 (100%) NA NA
Unknown 0 61 4

Start of ongoing treatment 310
1995-2000 - 13 (7,3%) -
2000-2005 - 14 (7,9%) -
2005-2010 - 24 (14%) -
2010-2015 1 (1,3%) 52 (29%) 28 (50%)
2015-2020 53 (69%) 56 (32%) 17 (30%)
2020-2022 23 (30%) 18 (10%) 11 (20%)

Previous treatments
Imiglucerase 311 61 (79%) NA 39 (68%)
Velaglucerase 311 24 (31%) 8 (4,5%) NA
Taliglucerase 311 9 (12%) 14 (7,9%) 0 (0%)
Miglustat 311 19 (25%) 21 (12%) 7 (12%)
Eliglustat 311 NA 10 (5,6%) 6 (11%)



Evolution des splénectomies (cohorte traitée) 

Diminution de l’incidence des splénectomies 

115 splénectomies 
16,7% 
Age médian 24 ans 
54% avant le diagnostic 
53 après 



Complications (cohorte suivie par le CETG, N=212) 

�Durée de suivi : 25 (14-37) ans

�Cancers ou hemopathies : 19 (9%) 
� 13 cancers solides
� 2 myélomes multiples 
� 2 lymphomes
� 2 SMP  

�Maladie de Parkinson : 10 (5%), âge median 54 [46-62] ans.



Conclusion 

�Mise à jour de l’épidémiologie de la MG en France 

�Evolution des traitements : moins de splénectomies, réducteurs de substrat 

�Suivi des complications 

�Limites : exhaustivité des données 



MERCI POUR VOTRE ATTENTION ! 

Merci aux membres du CETG, à ses collaborateurs.rices, et aux patients. 


