Homme 54 ans. Antécédents : ostéonécrose bilatérale des tétes fémorales

Anémie et thrombopénie modérées, corrigées
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Effondrement de la ﬁar“rie supérieure de la téte fémorale G en zone portante

Edouard GERMAIN IHN



Ostéonécrose aseptique de la téte

fémorale gauche

Multiplesfoyers d6i nf arctus ost ®o0

médullaires

Aspect héterogene de la moelle osseuse.



Evolution défavorablede | 6 ost ®o n ®c r ode @& téte femagraleigauche

Progression des multiples f oy er s
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-Apparition de foyers doinfarctus o0SseuUx

-Aspect hetérogene de la moelle osseuse .
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-Infiltration et aspect
hétérogene de la moelle

osseuse

-aspect de vertebres

en H (effondrement de
la partie centrale des
plateaux vertébraux
attribué a un mécanisme
ischémique durant la
croissance , decrit dans
la drépanocytose mais
également rapporté
dans la maladie de

Gaucher



A Multiples lésions nodulaires spléniques connues et stables depuis 2002
A Discret hyperT1, IsoT2, non graisseuses, non rehaussees.

A Petitesplages d 61 nf ar ¢t usouscapsulaires; fleahes splénique a 21lcm
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A Multiples lésions nodulaires spleniques

connues et stables depuis 2002

A Discret hyperT1, IsoT2, non graisseuses,

non rehausseées.

A Petitesplages d 0 i nf ar ct usouss pl ®n

capsulaires; fleches splénique a 21cm

Foie homogene



Autotal :-Homme do©ge moyen

- Multiples Iésions nodulaires spléniques non évolutives + discréte

splénomeégalie+foyers d 6i nf arct us spl ®ni ques

- Osteonécrose aseptique de la téte fémorale G

- Multiplesfoyers doi nf arctus o0sSsseux

- Infiltration médullaire avec vertebres en H

A Maladie de Gaucher

Déficit en Bétaglucoceérebrosidase



A Maladie de Gaucher Introduction
=décrite par [Philippe Gaucher en 1882

A Faculté de Médecine de Paris

Déficit enzymatique en béta -glucocerebrosidase

identifie par RO Brady en 1962 -

A Affection génétique a transmission autosomique récessive

A La plus fréquente des maladies lysosomales

A Pathologie rare :
A Incidence : 1/60000/an
A Prévalence : 1/100000 dans la population générale: 1pour 500

a 1 pour 1000 chez les juifs ashkénases

A Environ 500 patients en France en 2009

A Sex ratio : 1H/1F



Physiopathologie

Fin de vie des GR et des GB A dégradation des sphingolipides membranaires
par des enzymes au sein des organes hématopoiétiques (rate, foie, moelle

oOosseusecé)

Glucocérébroside (=glucosylcéramide) = fragment des sphingolipides
membranaires des globules rouges et blancs

A normalement dégradés par la glucocérébrosidase

Mutation du gene gba (chrl) codant la glucocérébrosidase /
exceptionnellement mutation du gene psap (chrl0) codant la saposine c

(activatrice de la glucocérébrosidase)



A Si déficit enzymatigue en  glucocérébrosidase Physiopatho|ogie

A defaut de dégradation du glucocérébroside

A accumulation de glucoceérébroside dans les lysosomes des macrophages A

cellules de Gaucher

Accumulation et infiltration  de cellules de Gaucher dans les organes riches en
ti ssus | ymphopude (foi e, r aA @rganomégalié,| e o0 s s

i nfiltration tissul airebé

Déficit de lactivité
de la glucocérébrosidase

Macrophage sain




Physiopathologie

A Cellule de Gaucher = Macrophage pathologique
contenant des lysosomes gorgés de produits de

degradation des lipides membranaires

Amas médullaire
de cellules de
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Déficit de l'activité
de la glucocérébrosidase
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Troubles neurologiques

(syndrome pyramidal / extra, nerfs

cr©niens, ®pilepsieé); d®c

de 2 ans

Hépatomeégalie (95%)
Splénomeégalie (80%)
Atteintes osseuses (90%)

Atteinte pulmonaire rare (fibrose

restrictivee)

Anomalies biologiques : Pancytopénie
(hypersplénisme / infiltration
médullaire), hypergammaglobulinémie,

augmentation de | OECA et

de
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