
Journée nationale de la maladie de Gaucher 2026 

Le Registre Français de la Maladie de Gaucher 

Dr. Yann Nguyen
1Centre de Référence des Maladies Lysosomales, Médecine Interne, Hôpital Beaujon, AP-HP.Nord, Université Paris Cité, Clichy, France

Journées de la Maladie de Gaucher – 16 janvier 2026



Journée nationale de la maladie de Gaucher 2026 

Conflits d’intérêt 

• Pas de conflit d’intérêt en lien avec la présentation

• Le registre français de la Maladie de Gaucher est en partie financé par 
Sanofi et Takeda. 
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Pourquoi un registre ? 

Mieux connaître l’épidémiologie de la maladie de Gaucher 

Amélioration de la connaissance de la maladie de Gaucher, des 
comorbidités, des traitements, de l’histoire naturelle 
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Publications

• 47,7% d’hypergammaglobulinémie
• 31,6% de pic monoclonaux 
• Age au diagnostic : FDR de MGUS 
• Pas d’association avec la sévérité
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Publications 
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Publications

 36 patients non traités non splénectomisés 

 Suivi 6,5 ans 

 10 traités, 17 non traités sans modification, 7 PDV



Journée nationale de la maladie de Gaucher 2026 

Publications



Journée nationale de la maladie de Gaucher 2026 

 706 patients entre 1980 et 2024

 553 type 1, 78 type 2, 51 type 3 

 Incidence : 
 MG1 : 0,21/ 1 000 000
 MG2 : 0,035/ 1 000 000
 MG3 : 0,017/ 1 000 000

 447 patients vivants en 2024 

 Prévalence 0,66/100 000 habitants

Pas de surmortalité pour la maladie de 
Gaucher de type 1 
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Evolution des modes de diagnostic

Diminution du délai diagnostic

(5,4 ans <2000 / 0,8 ans > 2020)

Moins de splénectomies (retrait de 
rate)
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Espacement des doses ? 

 Espacement des doses très minoritaires dans le registre international (GOS) 
(N=647)

Deegan P, 2018, Blood Cells Mol Dis
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Espacement des doses 

 Pour les patients stabilisés 
depuis plus de 2 ans 

 Pas plus de risque de 
complications en cas 
d’espacement à 3 voire 4 
semaines 
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Espacement des doses

Q3-4W  
N = 63

Durée de suivi (années) 5.9 (5.9)
Nb de séances réalisées 98.3 (95.6)
Nb de séances théoriques (/15j systematique) 153.6 (154.7)
Nombre de séance economisés 55.2 (62.2)
Dose mediane par séance (UI) 3,103.0 (1,352.0)
Prix par séance (€) 8,494.4 (3,701.1)
Prix estimé par patient (€) 808,979.2 (903,812.0)

Prix estimé théorique par patient si /15j (€) 1,254,084.5 (1,464,605.2)

Prix économisé par patient (€) 445,105.3 (587,084.6)

>3400 séances non réalisées  
>28 millions d’euros économisés
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Espacement des doses 

 Non infériorité d’un espacement à 3-4 semaines chez les patients atteints de MG de 
type 1 stables depuis plus de 2 ans, sur le risque d’anémie, thrombopénie, ou 
d’évènement osseux 

 Globale stabilité des biomarqueurs

 Impact médico-économique important 

 Impact pour les patient.e.s : qualité de vie, diminution de la contrainte 
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Merci à toutes et à tous pour votre participation
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