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CETG / Maladie de Gaucher
Comité d’Evaluation du Traitement de 

la maladie de Gaucher.
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ICGG registry annual report 2010 (Weinreb N & Vom Dahl) (n=5710)

Au diagnostic (n=2223) :
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ICGG registry annual report 2010 (Weinreb N & Vom Dahl) (n=5710)
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Les anomalies hématologiques réagissent bien au traitement…
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ICGG registry annual report 2010 (Weinreb N & Vom Dahl)
Weinreb NJ et al., Am J Med 2002
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Phase I /II and extension study of VELAGLUCERASE al pha (Gene-Activated™ human glucocerebrosidase) 
replacement therapy in adults with type 1 Gaucher d isease: 48 month experience
Ari Zimran, et al., Blood 2010
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Correction partielle � gérer les situations à risque ?
Témoin d’une maladie plus agressive ?
Lien entre la thrombopénie et la symptomatologie osseuse ? 
(Stirnemann J et al., 2010)
Evolution au long cours d’une cytopénie isolée ?Evolution au long cours d’une cytopénie isolée ?
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Berger MG, Presse Med 2009;38:2S44-2S48

Berger J et al., BJH 2010
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Femme 52ans, M de Gaucher diagnostiquée à 
l’age de 28 ans, type 1

Splénectomisée le 25/04/1991
Ostéonécrose aseptique tête fémorale g au 
cours grossesse en 1993

Fracture tibia + péroné droits en janv 06… 
pas de consolidation complète en janv 07

Début TTT / CEREZYME le 30 avril 07, suivi 
Rx pendant 9 mois.
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Chito : 2248 nkat/l 500 nkat/l
chito/hex : 3,89 1,07
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Correction partielle � gérer les situations à risque ?
Témoin d’une maladie plus agressive ?
Lien entre la thrombopénie et la symptomatologie osseuse ? 
(Stirnemann J et al., 2010)
Evolution au long cours d’une cytopénie isolée ? 
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?Cellules de Gaucher + hypersplénisme
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Evolution au long cours d’une cytopénie isolée ? 
Aggravation potentielle
Témoin de l’évolution de la maladie ?



Berger J et al., BJH 2010
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Bratosin D, Cytom part B, 2010
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F, 46 ans / Indications : Thrombopénie + hématomes spontanés
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Anomalies hémato bénignes sensibles++ au 
TTT mais : 

- Réponse variable
� L������������	�����7������������

Penser à la M de Gaucher

situations à risque (grossesse, 
chirurgie…)

A évaluer

� L������������	�����7������������
�	'�������8

- Effets directs et plus complexes 
sur l’hématopoïèse
- Conséquences fonctionnelles

chirurgie…)
Suivi des formes « non évolutives »
Relation médecin/patient

Mieux comprendre ces 
anomalies pour proposer : 

Développement de stratégies 
thérapeutiques 
complémentaires
(transitoires, moins onéreuses ?) 
Nouveaux biomarqueurs
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