Maladie de Gaucher

La maladie de Gaucher est une maladie de surcharge lysosomale due a un déficit enzymatique. C’est une maladie génétique
grave, progressive et invalidante pouvant conduire a un handicap avec certaines complications irréversibles.?

Il existe 3 formes de la maladie de Gaucher'3:

Type1: Type 2: Type 3:
Elle représente 95% des cas et Elle représente moins de 1% des cas Elle représente moins de 5% des cas
n’a pas d’atteinte neurologique. avec une atteinte neurologique avec une atteinte neurologique
précoce, sévere et dévolution plus tardive et d’évolution
trés rapide. plus progressive que le type 2.

» Lamaladie de Gaucher concerne environ 500 personnes en France.'
« Chaque patient est unique en termes d’age d’apparition et de sévérité des symptémes.?
» Le diagnostic peut se faire a toute age. L'dge médian au diagnostic est de 22 ans.

Une prise en charge précoce est nécessaire pour prévenir 'apparition de complications irréversibles, en particulier osseuses.*

Les principaux symptomes': Caractéristique de la maladie :
Douleurs / distensions abdominales C’est une maladie génétique a transmission
(augmentation du volume de la rate et du foie) autosomique récessive’:
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