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Introduction
Le Gaucherome est une pseudotumeur formée par une accumulation de cellules de Gaucher. 11 s’agit d’une entité rare
de nosologie discutée notamment quand le Gaucherome siege au niveau d’une adénopathie « infiltration par les
cellules de Gaucher, masse bénigne ou Gaucherome ».

Les organes de predilection sont le foie, la rate et la moelle osseuse. L’enjeu majeur dans ce cas est d’eliminer une
hémopathie maligne notamment un lymphome vu le risque ¢levé d’hémopathies malignes au cours de la maladie de
Gaucher.

Nous rapportons une observation particuliere illustrant un Gaucherome mesentérique symptomatique survenu en
depit d’un traitement enzymatique substitutif régulier.

Observation

Patiente Y, 30 ans, 1ssue d’un mariage consanguin, 4¢me d’une fratrie de
07 enfants, mariée et mere de deux enfants vivants bien portants, connue
pour maladie de Gaucher de type 1 depuis 1’age de 06 ans confirme par
un dosage enzymatique de la glucocerébrosidase (effondre) et la
presence d’une mutation génetique N370S du gene GBAL.

Sa maladie a ¢te decouverte a 1’occasion de cytopenies symptomatiques
avec anémie et thrombopenie profondes, hepato-splénomégalie et
douleurs osseuses. Elle est sous enzymotherapie substitutive a type
d’Imiglucerase 60 Ul/kg/15 jours depuis 1’age de 15 ans avec une
evolution clinique favorable.

A I’age de 28 ans, la patiente présente des douleurs abdominales péri-
ombilicales persistantes avec des alternances diarrhées et constipation
depuis 3 mois. L’examen clinique retrouve une patiente en bon ¢tat
general, apyretique, IMC : 27 kg/m2. L’examen digestif retrouve un
abdomen sensible notamment au niveau de la region peri-ombilicale et
la fosse iliague droite avec une hepato-splénomégalie. Il n’y avait pas
d’adénopathies superficielles, de syndrome anémique ou de douleurs
0SSeuses.

Sur le plan biologigue: on note une légere anemie a 11 g/dl sans
leucopénie ou thrombopenie et un discret syndrome inflammatoire VS:
45 mm lere heure, CRP: 12 mqg/l, ferritinémie: 350 ug/l. L’activité de la
chitotriosidase était élevée a 39650 nmol/h/ml. La fonction rénale et
hépatique ainsi que le bilan glucido-lipidigue étaient sans anomalies.

Une échographie abdominale complétée par une IRM abdominale est

Figure B: Gaucherome attaché a 1’iléon
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revenue en faveur d’une masse tumorale mésentérique mesurant 9.9 x ,3 s —' I:"":" :;‘;{‘:,\:‘:
7.6 cm avec une hépato-splénomégalie homogeéne [Fig. Al. S B ;;._tj*;,r‘ h e
L’endoscopie digestive haute et basse étaient sans anomalies. ;"‘,‘-‘f,&‘ e f:‘;: gl
La laparotomie exploratrice a révélé une masse appendiculée a I’iléon I.. {’-,fgf~,;\—-;’n» .,_»—xjv’:-:..'i‘:
qui avait un aspect macroscopique normal [Fig. B]. PRy R P S R N X O
La patiente a bénéficié d’une résection de la masse tumorale avec 39 cm N RIS RN E S
de ’intestin gréle. L’étude histopathologique est revenue en faveur de Figure C: Cluster de cellules de Gaucher
formations nodulaires constituées de cellules de Gaucher [Fig. C]. Conclusion

[’évolution ¢etait favorable avec régression des douleurs abdominales. 1l
n’y avait pas de récidive de Gaucheromes sur I’IRM abdominale de
controle (1 an plus tard)

Un Gaucherome mésentérigue et
symptomatique est une entité rare au cours de
la maladie de Gaucher et pose le probleme
Discussion d’un diagnostic différentiel avec les
néoplasies du gréle et du colon.

Le recours a I’tmagerie (IRM) permet
d’¢valuer la réponse thérapeutique et dépister
les neoplasies au cours de cette pathologie a
risque de développer des hemopathies
malignes.

Plusieurs définitions ont été attribuées au Gaucherome, incluant
pseudotumeur et masse benigne. La definition la plus appropriée semble
«Gaucher cell cluster ou mass » en prenant en compte sa localisation.
e Gaucherome est d’évolution lente et se manifeste le plus souvent a
I’age adulte.
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