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Stirnemann et al. Orphanet Journal of Rare Diseases 2012, 7:77
http://www.ojrd.com/content/7/1/77 c ORPHANET JOU RNAL
OF RARE DISEASES

RESEARCH

Open Access

The French Gaucher’s disease registry: clinical
characteristics, complications and treatment of
562 patients

Jérome Stirnemann'***%", Marie Vigan ', Dalil Hamroun®, Djazia Heraoui*®, Linda Rossi-Semerano’,

Jérome Stirnemann
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o Projet : Epidémiologie de la Maladie de Gaucher en
2024

- 688 patients dans le registre, dont 447 patients vivants
- Prévalence:0,61/100 000 habitants
« SMR:0,7 (0,53-0,93) pour le type | - 16,23 (2,17-28,7) pour le type 3
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o Projet : Epidémiologie de la Maladie de Gaucher en
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o Projet : Epidémiologie de la Maladie de Gaucher en
2024

Augmentation des traitements
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o Projet : Epidémiologie de la Maladie de Gaucher en

2024
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o Projet : Essai émulé : comparaison de 2 rythmes
d'enzymothérapie
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o Projet : Essai émulé : comparaison de 2 rythmes
d'enzymothérapie

A randomized trial comparing the efficacy and safety of imiglucerase (Cerezyme)
infusions every 4 weeks versus every 2 weeks in the maintenance
therapy of adult patients with Gaucher disease type 1

P.S. Kishnani **, M. DiRocco®, P. Kaplan€, A. Mehta 9, G.M. Pastores ¢, S.E. Smith
A.C. Puga® RM. Lemay", N.J. Weinreb®

Essai randomisé 2 semaines vs 4 semaines
24 mois open label, dans 25 centres

Critere de jugement :
Score composite : changement de baseline de I'Hb, plaquettes, foie, taille, crise osseuse

Secondaire : « GD therpaeutic goals)
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A randomized trial comparing the efficacy and safety of imiglucerase (Cerezyme)
infusions every 4 weeks versus every 2 weeks in the maintenance
therapy of adult patients with Gaucher disease type 1

P.S. Kishnani ®*, M. DiRocco ®, P. Kaplan®, A. Mehta d G.M. Pastores ®, S.E. Smith,
A.C. Puga’ RM. Lemay’, N.J. Weinreb®
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A randomized trial comparing the efficacy and safety of imiglucerase (Cerezyme)
infusions every 4 weeks versus every 2 weeks in the maintenance
therapy of adult patients with Gaucher disease type 1

P.S. Kishnani ®*, M. DiRocco®, P. Kaplan€, A. Mehta 9, G.M. Pastores ¢, S.E. Smith
A.C. Puga’ RM. Lemay’, N.J. Weinreb®

While no statistically significant difference between the two
dosing groups was found, proportionally fewer patients in the Q4
group than in the Q2 group met the composite endpoints and each
individual efficacy parameter. This highlights that treatment deci-
sions, Including dose and frequency, must be made on an individ-
ual basis. The clinical status of each individual patient with GD1
should be carefully assessed prior to any adjustments in infusion
regimen. Although in our study, the outcomes 1n post-splenectomy
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Projet : Essai émulé : comparaison de 2 rythmes
d'enzymothérapie

Objectif : comparer l'efficacité de I'enzymothérapie administrée toutes les 2 vs. 3
semaines chez les patients stabilisés sous traitement, a partir des données du
registre francais de la maladie de Gaucher.

Population : Patients atteints de MG de type |, sous enzymothérapie > 1 an, stable,
apres 2010 (pas d’anémie, thrombopeénie, stabilité de la splénomegalie et
hépatomegalie, pas d’atteinte osseuse)

Critere de jugement principal : nouvel évenement 0sseux Ou anémie ou
thrombopénie

Criteres secondaires : nombre de perfusions économisées
Méthodologie : essai émulé / séquentiels

Résultats attendus pour mi 2025
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o Projet : Qualité de vie, sequelles modalités de
traitement dans la maladie de Gaucher

Objectif :

Evaluer la qualité de vie en lien avec la santé, le retentissement, et les
facteurs influencant le choix des modalités de traitement dans la maladie
de Gaucher

Méthodologie
Questionnaires spécifigues qualité de vie
Modalités de choix per os versus |V, partie qualitative

Score de sequelles
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© Autres projets

 GR-EX: étude des globules rouges des patients atteints de maladie de
Gaucher (Mélanie Franco — Institut Imagine)

Inclusions en cours

 Microbiote et Gaucher (Christine Serratrice, Geneve)

Demande de financemnt en cours
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