MALADIE DE GAUCHER \ Savoir y penser pour la diagnostiquer

Hépatomégalie
ou splénomégalie inexpliquées

Devant une hépatomégalie et/ou une splénomeégalie, vous pourriez étre I'un des premiers a suspecter les signes et les
symptdmes de la plus fréquente des maladies de surcharge lysosomale qu’est la maladie de Gaucher. ¥ |es atteintes
liées a cette maladie sont nombreuses : hématologiques, viscérales, osseuses et parfois neurologiques. @

En reconnaissant les caractéristiques cliniques clés, y compris par une découverte fortuite, vous pouvez aider a
identifier et a adresser a un centre de référence, les patients présentant un groupe de symptémes et pouvant
étre atteints par cette maladie chronique évolutive.®
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Impmrtancei dela splénor;r\égalie lcjhez Ie(;s;)aatients
La splénomégalie est souvent le premier point d’appel _Abtt/:gtd e .
de cette pathologie.®® (<5xN) (>5-<15xN)  (>15xN)
% patients
Elle est présente chez 87% des patients 609%
Peut atteindre 5 a 20 fois le volume normal.®© 50%
Asymptomatique ou responsable d’une distension abdominale douloureuse.*® 0% 27%
L’hypersplénisme entraine une thrombopénie (épistaxis, gingivorragies, 0%
ecchymoses, hématomes) et une anémie modérée.?
Peut se compliquer d’infarctus spléniques.® 0%
Des lésions de fibroses ou nodules peuvent apparaitre.-9 ~ /

En France, la splénomégalie représente le 1¢" signe amenant au diagnostic
de la maladie de Gaucher chez 37 % des patients.®
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L’hépatomégalie est présente chez plus de 50% des malades €N G125 525xN G23xN
Peut atteindre jusqu’a 4 fois le volume normal.( o
Homogene.? 56 %
Des lithiases biliaires sont fréquentes et visibles a I'échographie.® o
Elle peut se compliquer de fibrose, cirrhose, voire d’une hypertension portale.®4 20% |
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HYPERFERRITINEMIE ANOMALIES BIOLOGIQUES
Une hyperferritinémie, de 'ordre de Hypergammaglobulinémie polyclonale ou monoclonale.®
500 a 2000 pg/l, avec sidérémie normale et Hypo-HDL.(13
coefficient de saturation de la transferrine

Diminution des folates ou de la vitamine B12.419)

Des marqueurs biologiques augmentent tels que la chitotriosidase ou encorele CCL 18
et peuvent aider a suspecter ou suivre une maladie de Gaucher.('?

normale.“1?

Coupe de la rat. ) IRM montrant une Rate nodulaire chez un patient
Séquelles d’infarctus splénique. hépatosplénomeégalie. atteint de maladie de Gaucher.

Avant d’envisager une splénectomie devant une splénomégalie inexpliquée, il convient d’éliminer le diagnostic de maladie
de Gaucher par le dosage de f glucocérébosidase (la splénectomie est délétére dans I’évolution de la maladie de Gaucher) ®

Si vous suspectez une maladie de Gaucher, vous pouvez contacter un centre de référence
des maladies lysosomales qui vous aidera dans votre diagnostic.

Les coordonnées des centres sont disponibles sur : http://www.orphanet.net/

Document réalisé en collaboration avec I'association de patients VML (Vaincre les Maladies Lysosomales) et le Dr. Christine Serratrice, membre du CETG.
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Maladie de Gaucher : la plus frequente

des maladies de surcharge lysosomale ©

Déficit enzymatique

La maladie de Gaucher est due a une mutation génétique qui se traduit par un déficit d’activité d’une enzyme
lysosomale appelée glucocérébrosidase.

Ce déficit enzymatique est responsable de I'accumulation de glucosylcéramide dans les lysosomes des cellules
du systéme réticulo-endothélial et en particulier dans les macrophages. ®

Signes et symptdomes de la maladie 3 formes phenotypiques

de Gaucher de type 1 La maladie de Gaucher s’exprime sous

3 formes en fonction de la présence
GQ “ _
©

ou non d’une atteinte du systéme
nerveux.
‘ Type 1 (95 %)
e Début a tout age,
de la petite enfance a
I’age adulte ®7
e Absence d’atteinte du '
systeme
nerveux central 47

® Type 2 (moins de 1 %)
e Début dans la petite enfance
o Atteinte neurologique aigué et sévere ;
en général mortelle durant la petite enfance ¢”
@ Type 3 (moins de 5%)

e Début dans I'enfance ou I'adolescence “”

. .. ) . ) e Atteinte neurologique sub-aigué
Maladie rare de transmission autosomique récessive d’évolution progressive

Prévalence
1/60 000 dans la population générale® e 1/1 000 dans la population juive ashkénaze® e Plus de 500 patients recensés en France ©

Transmission autosomique récessive

¢ (] Confirmation du diagnostic et traitement
Le diagnostic de certitude de la maladie de Gaucher repose sur
la mise en évidence d’une activité enzymatique déficitaire de la
glucocérébrosidase a partir d’un prélevement sanguin .

Mére porteuse Il eX|st§ des traitements médicamenteux spécifiques pour la
non-atteinte maladie de Gaucher de types 1 et 3¢ :

/// Le Comité d’Evaluation du Traitement de la Maladie
/ de Gaucher (CETG) peut vous apporter des informations
0 complémentaires sur la pathologie ou les traitements
disponibles (plus d’informations sur le site www.cetl.net)

Enfant atteint™®  Enfant porteur non atteint ® Enfant non atteint ®

Pére porteur
non-atteint
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Si vous souhaitez des informations complémentaires sur 7 VAINCRE LES MALADIES
les maladies de surcharges lysosomales, vous pouvez visiter | N
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le site de I'association de patients VML : www.vml-asso.org S




