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Registre français de la Maladie de Gaucher

• Registre français indépendant des firmes pharmaceutiques, 
même si il y a des aides de ces laboratoires

• Centraliser les données
• Consentement des patients
• CNIL• CNIL
• Labellisation / Comité des registres (Invs/inserm) en 2008
• Exploitation des données / Laboratoire Biostatistiques 

INSERM (Bichat)
• Financement par l’association VML (Vaincre les Maladies 

Lysosomales) et l’InVS.
• Logiciel développé par Dalil Hamroun (INSERM, 

Montpellier)



• Possibilité d’exhaustivité
– Laboratoire de diagnostic
– Centres de Référence / Compétence

Registre Français

– Centres de Référence / Compétence
– Centres identifiés suivant des patients 
– Secrétariat National des Maladies Métaboliques 

et Héréditaires (SNMMH), rattaché à la Caisse 
d’Assurance Maladie. 



Objectifs
• Analyse épidémiologique 
• Surveillance de la prise en charge des patients et gestion des 

situations de crise
• Histoire naturelle de la maladie sans traitement
• Efficacité du traitement en conditions réelles
• Axes de recherche branchés sur ce registre :• Axes de recherche branchés sur ce registre :

– Epidémiologie et modélisation de l’évolution des marqueurs biologiques 
et cliniques avec et sans traitement (J Stirnemann).

– Grossesse et maladie de Gaucher (N Belmatoug)
– Maladie de Parkinson et Maladie de Gaucher (F Sedel- J Stirnemann)
– Pic monoclonal et maladie de Gaucher (Y Crabol – B Arnulf).
– Début pédiatrique (A Robert)
– …..



Le logiciel
• Accès par n’importe quelle connexion internet
• Aucun logiciel à installer
• Serveur sécurisé https
• Nom d’utilisateur et mot de passe personnel pour chaque 

médecin qui le désire avec accés à ses patientsmédecin qui le désire avec accés à ses patients



Le logiciel



La liste des patients



Les liens patient/médecin



Les courbes



Bilan



Consentement des patients

Consentement des
patients à faire signer
au patient par le
médecin traitant

Lettre d’information



Collecte des informations
Mise à jour de la récupération des données rétrospectives par 

un ARC ou Médecin du centre.

Pour optimiser la pérennisation du registre : 
- Soit saisie directe par chaque médecin des consultations
- Soit envoi de doubles de Compte-rendu semestriel ou 
annuel à envoyer au CETG (avec tous les éléments) :

Dr Nadia Belmatoug
Secrétariat du CRML / CETG
Service de Médecine Interne

Hôpital Beaujon
100, boulevard du Général Leclerc

92110 Clichy
Tel : 01 40 87 52 86
Fax : 01 40 87 44 34



Données du registre français 
au 1er novembre 2010

• 523 patients enregistrés au total 
Dont 53 patients sont décédés :

• 16 patients type 1• 16 patients type 1
• 21 patients type 2 + 8 formes fœtales
• 4 patients type 3
• 4 patients de type indéterminé

• Donc 470 patients vivants



Répartition dans les différentes 
spécialités de prise en charge des patients

Médecine (Interne, Générale, Gastro) (44 %)
Hemato-oncologie (34 %) 
Pediatrie (21 %)     Pediatrie (21 %)     
Rhumatologie (5 %)   
Endocrinologie (3 %)     
Autres (neurologie, Genetique…)  (8 %)  



Examens qui mènent au diagnostic
(cohorte CRML adulte, N=73)

N Percent

Dosage enzymatique 11 18.96

Biologie moléculaire 1 1.72

Myélogramme 30 51.72

Biopsie ostéomédullaire 4 6.90

Biopsie osseuse 2 3.45

Biopsie hépatique 2 3.45

Histologie de la rate 8 13.79



Répartition des phénotypes
Tous Patients

PHENOTYPE 1 2 3 ? Saposine C total

Total 401 31 18 72 1 523



Répartition des phénotypes
Patients vivants

PHENOTYPE 1 2 3 ? Saposine C total

Total 385 10 14 72 1 470



Sex Ratio

Sexe ratio �  1 (259 F, 239 H, 25 ND)



Ages des premiers symptômes

Age des premiers symptomes
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Médiane générale : 17 ans



Age au diagnostic
Repartition des patients
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Médiane générale : 21.5 ans
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Atteintes cliniques dans la cohorte 
française

Fréquence Hépatomégalie 63 %
Fréquence Splénomégalie Fréquence Splénomégalie 
(hors patients splénectomisés) 83 %

Fréquence Douleurs osseuses 55 %

Splénectomies 22 %



Splénectomie
(cohorte CRML adulte, N=73)

• Splénectomisés : 21 patients (29 %)

• Pas de splénectomie sous traitement

• 2 patients après disponibilité du traitement (1991)

• Hématome sous capsulaire

• Splénectomie diagnostique sur hématome splénique

• Age de la splénectomie : Médiane 17 ans

• Temps moyen entre le diagnostic et la splénectomie (7 ans 
de moyenne)

• 8 patients : splénectomie à visée diagnostique



Pics monoclonaux

• 25 patients ayant un pic monoclonal ont été déclarés 
au registre : 4.8 %

• Age moyen des patients ayant un pic • Age moyen des patients ayant un pic 
significativement plus élevé : 39 vs 21 ans (p<0.05)

• 21 patients ayant un pic sont traités par 
enzymothérapie substitutive



Syndrome parkinsonien

• 13 patients ayant un syndrome parkinsonien 
associée à la maladie de Gaucher ont été déclarés 
(2.5 %)(2.5 %)

• Age moyen au diagnostic de maladie de Gaucher 
: 34 ans

• Age moyen au diagnostic de maladie de 
Parkinson : 51 ans



Génotypes

• Génotypes obtenus pour 243 patients
• 40 mutations différentes dont 13 non publiées 

dans la littérature
• Allèles les plus fréquentes :• Allèles les plus fréquentes :

– N370S (52 %)
– L444P (20%)

• N370S (homo- ou hétérozygote) est associé de 
façon significative au type 1, alors que L444P est 
associé aux types 2 et 3



Traitements

• Au total 250 patients sont traités :
– 150 par imiglucerase (243 avant la pénurie)
– 52 par velaglucerase– 52 par velaglucerase
– 28 par taliglucerase
– Environ 20 par miglustat



Conclusion

• Solution informatique performante
• 470 patients vivants, connus en France
• Majorité +++ de type 1 (>90%)
• Examen ammenant le plus souvent le diagnostic : • Examen ammenant le plus souvent le diagnostic : 

myelogramme (50 % des cas)
• Taux de splénectomie en baisse autour de 22%
• Seuls 50 % (environ) des patients sont traités (même avant 

pénurie)
• Besoin de collaboration de chacun d’entre vous +++
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