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La maladie de Gaucher chez I'enfant

On distingue 3 formes cliniques —
Type I: forme viscérale
Type II: forme neurologique aigue — Hépatomégalie
Type III: Forme neurologique chronique ]- Pediatrie

La présentation clinique s’apparente a celle de I'adulte
dans le type I
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La maladie de Gaucher chez I'enfant

Les formes neurologigues

Type III:
Apraxie oculomotrice parfois strabisme
i Syndrome cerebelleux
Atteinte neurologique plus sévere avec polyhandicap, parfois €pilepsie

Type II:
Plus sévere
Paralysie oculomotrice avec strabisme fixé
Evolution vers une encéphalopathie progressive avec polyhandicap
Déces



La maladie de Gaucher chez I'enfant

Traitement pree

Enzymothérapie substitutive exclusivement i
AMM depuis 1997 en France o
Indiquée dans le traitement de la maladie de Gaucher de type | et Il e oyos
Ne traverse pas la barriere hémato-méningée =
Efficacité sur foie/rate, anémie, thrombopénie, douleurs osseuses, asthénie = A ; éy |
Indication protocolisée -

Pas d’AMM chez I'enfant pour les traitements par réducteurs de subtrats
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Pourquoi des recommandations de suivi?

Protocole National de Diagnostic et de Soins (PNDS)

Protocole National de Diagnostic et de Maladie de Gaucher
Soins pour la prise en charge de la maladie Texte du PNDS
de Gaucher actualisé en 2015

Centre de référence des maladies lysosomales
Son objectif: expliquer aux professionnels
de santé la prise en charge optimale et le Décombro 2015
parcours de soins d’'un patient atteint de
maladie de Gaucher

Permet de structurer la prise en charge des HA‘S

patients, mais chaque patient est

- —— T —— . ’..‘.
unique HAUTE AUTORITE DE SANTE
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La prise en charge initiale

Objectifs:
- Confirmer le diagnostic de maladie de Gaucher
- Evaluer le retentissement et la sevérité de la maladie
- Poser les indications thérapeutiques

Professionnels impliqués
Prise en charge pluridisciplinaire
Coordonnée par la spécialiste hospitalier (Centre de Réféerence /
Compétence / CETG)
Le médecin traitant



La prise en charge initiale

L’examen clinigue:
Orienté. Recherche de grosse rate, gros foie, atteinte osseuse,
fatigue, saignements extérioriseé.
Examen neurologique complet avec oculomotricité

Biologie:
Bilan standard:
Hémogramme: recherche anémie ou baisse des
plaquettes
Hémostase: recherche troubles de la coagulation
Biochimie: recherche souffrance du foie, atteinte rénale,
perturbation du métabolisme phosphocalcique, vitamine D...
Biomarqueurs: chitotriosidase, CCL18, Glucosylsphingosine, ferritine
Confirmation du diagnostic: glucocérébrosidase, génotype
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La prise en charge initiale

Place du myélogramme:

Parfois realisé dans |I'exploration d’une grosse rate avec
anémie, met en évidence des cellules de Gaucher

Inutile quand le diagnostic est établi

Pas intérét pour le suivi, sauf si indication hématologique

Imagerie:
Echographie abdominale: taille foie et rate
IRM corps entier: os (rachis fémur, bassin, tibias) et foie rate
Osteodensitomeétrie: recherche d’ostéopénie
Scanner abdominale: si IRM impossible

Autres:
Qualite de vie
Evaluation neuropsychologique
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La prise en charge initiale

Cas particulier: les formes neurologiques
Examen ophtalmologique
Audiogramme
Potentiels évoqués auditifs du tronc cérébral
IRM cerébrale
Electroencéphalogramme
Tests neuropsychologiques a discuter
Echographie cardiaque pour rechercher les calcifications valvulaires




Le suivi

Pourqguoi un suivi?

Evaluer la sévérité de la maladie, détecter d’éventuelles
complications, rechercher I'apparition d’'une comorbidité.

Evaluer la réponse de la maladie aux traitements reévaluer le
traitement en termes de tolérance, d’'observance, de posologie et de
modalités d’administration

Réévaluer I'abstention thérapeutique des patients non traités

Evaluer le retentissement psychologique, familial et
socioprofessionnel de la maladie.
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Le suivi

Coordination du suivi par médecin spécialiste
Le suivi sera plus important lors de la premiere année afin d’évaluer
I'agressivité de la maladie

Réle du médecin traitant +++
Primordial
Suivi des problemes intercurrents (fievre, gastro entérite, vaccins...)
Alerte le spécialiste si élément nouveau

On distingue:
Le suivi des patients pédiatriques sans indication de traitement
Le suivi des patients pédiatriques avec indication de traitement



Le suivi

Tableau 3 : Bilan initial et suivi des patients pédiatrigues MG type 1 non traités (sans indication de traitement)

: Le calandrier comespond & une maladie stabiissa (objectfs atteint=), i est modifiable selon ' évelutian.

= 1AM da prédirenca ot & défaut tchographie abdominale.
= En pariculier chez e patient splénectamisd ou en cas ce sigre d'appel.
: Evaluation nouropsychiatrgque & 3 ans, § ars, 12 ans et 18 ans.

[ET0 A U S

[ ]
Diesgnostic, 1 Année |
Bilan initial An 2 Ana An X
JO-M3 M3 ME Ma M1z

Examen clinigue F ] b X annuel
Glucocénébrosidase %
Génolype P
Myélogramme non urigquement en cas dindication au cours da Mévalution
HE Mg ramme F E b X anfiuel
Bilan hemoslass X
Bilen biochimigue® % X bi-gnnual
Biomarqueurs [chitotriosidase, COLIA, | |
plicosyisphingosing el ferriling) E | . & * E anniie
IRM ou échograghie’ abdaminala % x bi-annuel
IAM osseuse (rachis. lemurs, bassin, likas .
o TS enlier) ] | . X bi-gnnuel
Ostdodensitoméirie % X bi-gnrusal
TOM thoracigue’ EFA ) ] R
échographie cardisgue. ECG . =i paint d'eppel”
Evaluation neurapsychiatrigue % Evaluaton & des agas cle” gaul & poinls dapoal [dtlicullés soolaines...)
Cualité de vie % | i | X | % | anmued

: La bilan biochimigue camprend : ionogramme, glyoémie, bilan hépatigue (RSAT, ALAT, PAL, GIGT, bilnubne}, créatinine, urée, bilan phosphocalcigue {phasphare, calcium, witamine O}

Le suivi des patients pédiatriques sans indication de

traitement




Le suivi

Le suivi des patients pédiatriques sans indication de traitement

Examen clinigue:
Une fois par an
Bilan sanguin:
Hémogramme une fois par an
Bilan biochimique une fois tous les deux ans
Biomarqueurs une fois par an
Imagerie tous les deux ans
Qualité de vie tous les ans
Evaluation neuropsychiatrique: age clés + si points d’appels

Chaque patient est différent !11!



Le suivi

Tableau 4 : Bilan initial et suivi des patients pddiatrigues MG type 1 traités (avec indication de traitement)

fra

Diagnostic, 1™ Année An3 And An ¥

Silar initial 1 jg.m3 M3 ME Mg M12
Exarmen clinkgue 5 X .1 germeslniel semaginel samasial
Glucocérdbrogsidags X
Génolype x
Myelogramime 1 i i uniguement en cas d'irdicalion au cours de 'évalution
Hémagramme X rersUal i ® semesiriel semasinel semasial
Bilan hémoatase X ¥ ® garmeslriel semasinel semeastiel
Bilan biochimbgue” X .1 K ¥ annuel
Blomargqueurs |chittiosioass, semeslriel semasinel semestial
COL1E, glcosyisphirgosing et % % P
lerriting) | | |
Anticorps anti ER’ x | x| x " ® gemeslniel | semasinel semasial
IAM ou échographie’
abdominale X .1 X bi-gnrusl
IAM osseuse (rachis, lEmurs, )
hessin, tibigs) Y x Y bi-anrusl
Ostéodensitoméire X b bi-arnriel
TDOM thoracigue’ EFR M L1

raphie cardissue, ECG x &i paint d'appel

Evaluation ] . . - 4 ;
neuropsychistrique X Evaluation & cas &ges ol saul 8i poinls d'sppel (difliculiés soolaires. )
Cualité de vie X ¥ | | ¥ [ samesiriel semasinial [ annuel

: Lo calendrier comespond & une malade stablisée [objectfs. atteints), i est modifisble selon I*évalution.

= Adare sirdacton alergique, cu dmiredon d'efficacite.

- 1AM de prédérence ot 4 détaut échographie abdominake.

: En pariculier chez e patient spléneciomisé gu en cas ce signe d'appel.
: Evaluation neurapsychiatrgque & 3 ans, § ans, 12 ans et 18 ans.

Bl B Lo Rl o=

z La bilan biochimigue comprend © ionogramme, glycémie, bilan hépatigue (ASAT, ALAT, PAL, GGT, bilrubne), créatinine, urée, bilan phosphacalcigue {phasphare, calcium, sitamine O).

Le suivi des patients pédiatriques avec indication de

traitement




Le suivi

Le suivi des patients pédiatriques avec indication de traitement

Examen clinigue:

Une fois tous les 6 mois
Bilan sanguin:

Hémogramme une fois par mois les 3 premiers mois, puis tous les 6 mois
Bilan biochimique une fois par an
Biomarqueurs une fois tous les 6 mois

Anticorps anti ES: tous les 3 mois la premiere annee puis tous les 6 mois
Imagerie tous les ans

Ostéodensitométrie tous les 2 ans
Qualité de vie tous les 6 mois

Evaluation neuropsychiatrique: age clés + si points d'appels

Chaque patient est différent !!!!



Le suivi

Cas particulier: les formes neurologiques

1"" Annde
Diagnastic, )
Bilam initial

Exarmen cliniguea X X X X X sarnesrieal

garnesirieal

Exarmen mouvemenis oculaires X X X sarnesirial

garmesirieal

Exarnan ophialmalogigue X X

X

Examen cliniqgue tous les 3 mois la premiere année puis tous les 6 mois

Examen des mouvements oculaires tous les 6 mois
Examen ophtalmologiqgue tous les ans

Autres en fonction de I'évolution: EEG, audition, IRM cérébrale..

Chaque patient est différent 111!
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Conclusion

La prise en charge d’un enfant atteint de la maladie de Gaucher doit étre
coordonnée par un médecin spécialiste faisant partie du réseau du CETG

Protocole National de Diagnostic et de Soins actualisé en 2015
Prise en charge initiale et suivi des patients « protocolisé »
Chaque patient est a part

RbOle du médecin généraliste ou de proximite
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