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Conflits d’intérét

* Aucune rémunération personnelle

* Financement Genzyme et Shire, via 'APHP
pour engagement ARC du registre
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Registre francais de la Maladie de Gaucher

Registre francais initié par le Centre de Référence des Maladies
Lysosomales (CRML)

Labellisation / Comité des registres (Invs/inserm) depuis 2009

Financement par 1’association VML (Vaincre les Maladies Lysosomales),
I’InVS et PINSERM.

ARC:s financés en partie par I’industrie (Genzyme, Shire), via une
subvention hospitaliere (contrat industrie-hopital, puis hopital-ARC)

Comité scientifique représenté par le Comité d’Evaluation du Traitement de
la maladie de Gaucher (CETG, N Belmatoug, M Berger).

Consentement des patients (non opposition)
CNIL

Conception originale en partenariat avec 'INSERM U827 (D Hamroun,
Montpellier)
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MALADIE LYSOSOMALE

MALADIE DE GAUCHER

COORDINATION
Dr Nadia Belmatoug : madacine internz - Hopital Beaujon - Clichy ,
coordinatrica du Centre de Référence des Maladies Lysosomales et du Comite d'Evaluation du Traitement de la maladie de Gaucher
Monia Bengherbia : Attachéa de Recherche Clinique
Hapital Beaujon
100, Boulevard General Laderc
92100 Clichy

RESPONSABLE SCIENTIFIQUE

Dr Jerome Stirnemann

BANQUE DE DONNEES, METHODES & ALGORITHMES

Dalil HHAMROUN (PhD)
CHU de Montpellier

L Comité dEvaluation du Traitement < E l G ASSISTANCE HOPITAUX
.net des maladies Lysosomales COmie T — E PUBLIQUE DE PARIS
cter lca malaacdies cdes e hesr
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Registre francais de la Maladie de Gaucher

* Exhaustivité des cas

 Laboratoires de diagnostic

« Services hospitaliers (Centres de Reférence /
Compétence / Services suivant des patients)

 Secrétariat National des Maladies Métaboliques et
Hereditaires (SNMMH), rattache a la Caisse
d’ Assurance Maladie.

* Mais pas d’exhaustivite des donnges :
transmises au CETG par chaque médecin
traitant.
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Epidémiologie de la maladie de
Gaucher en France en 2017

Extraction des données au
31.01.2017
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Résultats
632 patients du registre

632 patients identifiés au total depuis 1980 (incidence 1/50000)
Nombre de patients décédés 136
Nombre de patients vivants 496

Sur les 496 patients vivants (prévalence ~1/100.000)

Nombre de patient inférieur a 18 ans 87
Femmes 258
Hommes 238
Age médian [années], (min-max) 48.4 (2 a 98)
Age médian des premiers symptomes 12 (0a 77)

Age médian du diagnostic 22
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Sur les 496 patients vivants

Patients ayant une atteinte familiale

nénotypes 1
nénotypes 2
nénotypes 3
nénotype indéterminé

O O O O

Symptomes amenant au diagnostic
Splénomégalie
Thrombopénie
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Sur les 496 patients vivants
Evolution

148 patients ont eu au moins un événement
osseux (ONA, infarctus, fracture pathologique)

43 patients ont un pic monoclonal (28% des
dosages)

Au moins 15 patients ont un syndrome
parkinsonien

47 patients type 1 sont décédés (sur 438)

Age médian de déces pour le Type 1
68 [57-75] ans.
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Sur les 496 patients vivants
Traitements

Nombre de patients traités

Nombre de patients actuels sous imiglucerase
Nombre de patients actuels sous miglustat
Nombre de patients actuels sous velaglucerase
Nombre de patients actuels sous taliglucerase
Nombre de patients sous eliglustat

Gaucher day - PARIS 2017

294
195
11
63

18

11



Conclusion

Registre exhaustif en nombre de cas, mais pas dans
les donneées recueillies

Solution informatique performante

632 patients enregistres, 496 patients vivants,
connus en France

Majorité +++ de type 1 (>80%)
294 patients traités

Collaborations +++ : envoi des lettres de cs / HDJ
« CRML, N Belmatoug, Hopital Beaujon, Clichy, France.

Fiches envoyées a chague médecin

Perspectives : Patients non traités, scores, suivi Sous
traitement,...



General conclusion

Reqgistres

* Importance de I’exhaustivité

* Source perenne d’etudes
epidemiologiques
 Importance pour les autorites de sante

» Surveillance des traitements +++ et des
complications rares

* Permet de s’affranchir des biais de
séléction



General conclusion

Registre francais de la maladie de Gaucher

 Registre exhaustif, actuellement prospectif et
perenne.

« A permis de décrire la population, de déterminer
I’incidence et la prevalence

- Analyse des complications rares de la maladie et
de I’impact du traitement

» Permet de remplir des fonctions de sante
publique

 Base pour des projets de recherche a venir

- Solution informatique adaptee a d’autres
pathologies

Colloque de recherche — 10 avril 2014
Hopital des 3 chénes
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MERCI de votre attention !!
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