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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 I – 16,23 (2,17-28,7) pour le type 3
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Projet : Epidémiologie de la Maladie de Gaucher en 
2024 

Amélioration des méthodes diagnostiques

Diminution des splénectomies 

Réduction du délai symptômes  - diagnostic
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Projet : Epidémiologie de la Maladie de Gaucher en 
2024 

Augmentation des traitements 
oraux au cours du temps 
(Eliglustat)
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Projet : Epidémiologie de la Maladie de Gaucher en 
2024 

Incidence des complications 

23/1000 PA                           2,7/1000 PA                  1,07/10000 PA
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Projet : Essai émulé : comparaison de 2 rythmes 
d’enzymothérapie
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Projet : Essai émulé : comparaison de 2 rythmes 
d’enzymothérapie

Essai randomisé 2 semaines vs 4 semaines 

24 mois open label, dans 25 centres 

Critère de jugement :
Score composite : changement de baseline de l’Hb, plaquettes, foie, taille, crise osseuse 

Secondaire : « GD therpaeutic goals) 
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Projet : Essai émulé : comparaison de 2 rythmes 
d’enzymothérapie

Objectif : comparer l'efficacité de l'enzymothérapie administrée toutes les 2 vs. 3

semaines chez les patients stabilisés sous traitement, à partir des données du

registre français de la maladie de Gaucher.

Population : Patients atteints de MG de type I, sous enzymothérapie > 1 an, stable,

après 2010 (pas d’anémie, thrombopénie, stabilité de la splénomégalie et

hépatomégalie, pas d’atteinte osseuse)

Critère de jugement principal : nouvel évènement osseux ou anémie ou

thrombopénie

Critères secondaires : nombre de perfusions économisées

Méthodologie : essai émulé / séquentiels

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

Objectif : 

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

Méthodologie 

Questionnaires spécifiques qualité de vie 

Modalités de choix per os versus IV, partie qualitative 

Score de séquelles 
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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, Genève) 
• Demande de financemnt en cours 


