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Summary 

Gaucher disease is the most common lysosomal 

disease. We report a case of Gaucher disease 

revealed by monoarthritis of the right knee. This 

was a 56-year-old patient admitted with acute 

hyperalgesic and disabling right knee 

monoarthritis evolving for 3 weeks. 

Examination revealed an enlarged right knee, 

increased local heat and patellar shock. An 

arthrocentesis of the right knee yielded 55cc of 

citrin fluid. The blood count showed 

neutrophilic hyperleukocytosis, microcytic 

hypochromia and thrombocytopenia. Whole-

body Computed tomography (CT) scan showed 

bone infarcts in the knees and elbows. The 

myelogram revealed Gaucher cell-type 

histiocytic clusters. In view of the absence of 

hemoglobinopathy or hematopathy as well as 

germs in joint fluid analysis, blood cultures and 

uroculture, the diagnosis of an acute joint attack 

of Gaucher disease type I was accepted. 

Gaucher disease is an overload disease with 

highly variable clinical expression. Atypical 

bone infarcts should be considered. 
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Résumé 

La maladie de Gaucher est la plus fréquente des maladies 

lysosomales. Nous rapportons un cas de maladie Gaucher 

révélé par une monoarthrite du genou droit. Il s’agissait 

d’un patient de 56 ans, admis pour une monoarthrite aigue 

du genou droit hyperalgique et invalidante évoluant depuis 

3 semaines. L’examen notait une tuméfaction du genou 

droit, une augmentation de la chaleur locale, un choc 

rotulien. La ponction articulaire du genou droit a ramené 

55cc d’un liquide citrin. L’hémogramme notait une 

hyperleucocytose neutrophilique, une anémie hypochrome 

microcytaire et une thrombopénie. La tomodensitométrie 

(TDM) corps entier notait des infarctus osseux aux genoux 

et aux coudes. Le myélogramme avait retrouvé des amas 

histiocytaires de type cellules de Gaucher. Devant 

l’absence d’hémoglobinopathie ou d’hémopathie ainsi que 

de germes à l’analyse du liquide articulaire, aux 

hémocultures et à l’uroculture, le diagnostic d’une crise 

aigüe articulaire de maladie de Gaucher type I a été retenu. 

La maladie de Gaucher est une maladie de surcharge 

d’expression clinique très variable. Il faut y penser devant 

un infarctus osseux atypique. 

Mots-clés : Maladie de Gaucher, infarctus osseux, 
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Introduction 

 

La maladie de Gaucher (MG) décrite par 

Philippe Charles Ernest Gaucher en 1882 est la 

plus fréquente des maladies lysosomales (1). 

Cette maladie héréditaire est transmise sur un 

mode autosomique récessif et sa distribution est 

ubiquitaire (1-2). Cette maladie rare 

multisystémique est due au déficit d’une enzyme 

lysosomale, la β-glucocérébrosidase. Plusieurs 

formes cliniques sont décrites avec une grande 

hétérogénéité dans l’expression clinique (3).  

Les manifestations ostéoarticulaires sont 

fréquemment révélatrices telles que la crise 

osseuse douloureuse, les ostéonécroses, les 

infarctus osseux et les anomalies du remodelage 

osseux (2-3). Ces manifestations constituent les 

principales sources de morbidité et d’invalidité 

(2-3). Nous rapportons un cas de maladie 

Gaucher révèle par une monoarthrite du genou 

droit chez un sujet de la cinquantaine. A notre 

connaissance, c’est le tout premier cas décrit au 

Burkina Faso. 

 

Observation 

Patient de 56 ans, tabagique à 15 paquets année, 

ayant un antécédent d’une tuméfaction du genou 

gauche récidivante, évoluant par poussée, 

rémission depuis 2 ans et une douleur articulaire 

migratrice évoluant depuis 6 ans. Il est 

hospitalisé pour une monoarthrite aigue du 

genou droit hyperalgique et invalidante évoluant 

depuis 3 semaines dans un contexte de fièvre à 

39°C. L’examen clinique avait noté, une 

altération de l’état général stade 3 de l’OMS, 

une monoarthrite du genou droit faite ; d’une 

tuméfaction chaude douloureuse du genou droit 

remontant au tiers moyen de la cuisse et au tiers 

supérieur de la jambe avec un différentiel de 7 

cm par rapport au genou gauche, un choc 

rotulien dont la ponction du liquide articulaire 

avait ramené 55 cc de liquide jaune citrin. Une 

hépatomégalie douloureuse lisse à contours 

réguliers fermes avec une flèche hépatique à 17 

cm et une splénomégalie homogène stade 2 de 

Hackett. Le bilan biologique avait objectivé une 

hyperleucocytose à 21000/mm
3
 à prédominance 

neutrophile à 16830, une anémie à 7,6 g/dl 

hypochrome microcytaire, une thrombopénie à 

105000/mm
3
, une CRP à 439,04 mg/L, une VS à 

130 mm à H1, ASAT à 71 UI/l, ALAT à 39,4 

UI/l, GGT à 130UI/L ; PAL à 227UI/L. 

L’analyse du liquide articulaire notait un liquide 

inflammatoire stérile sans cristaux. Le reste du 

bilan biologique (créatinine, urée, uricémie, taux 

de prothrombine, uroculture, hémoculture, 

ionogramme sanguin, alpha fœtoprotéine, 

sérologies VIH et hépatite, l’électrophorèse de 

l’hémoglobine, électrophorèse des protéines 

sériques) était sans particularité. L’échographie 

abdominopelvienne avait objectivé une 

hépatosplénomégalie homogène, un calcul 

caliciel inférieur du rein gauche non obstructif. 

Le diagnostic d’une arthrite infectieuse 

bactérienne et/ou une tumeur blanche du genou a 

été retenues. La radiographie des genoux de 

schuss et profil avait objectivé des lésions 

d’infarctus osseux avec infiltration des parties 

molles (figure 1a et 1b). 
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Figure 1a et 1b : Radiographie des genoux montrant un infarctus osseux plus prédominant du côté 

gauche avec infiltration des parties molles. 

 

Devant ces lésions d’infarctus osseux, le diagnostic de la maladie de Gaucher a été émis. Le bilan a été 

complété par une tomodensitométrie de toutes les articulations montrant des images d’infarctus osseux au 

niveau des genoux prédominant au niveau de l’épiphyse distale du fémur gauche et de l’épiphyse 

proximale du tibia gauche (figure 2a et 2b) et des coudes dans le cadre de la recherche de lésion similaire 

(figure 3a et 3b). 

 

 
Figure 2a : TDM des genoux coupes frontal montrant des images d’infarctus osseux et d’infiltration des 

parties molles. 
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Figure 2b : TDM des genoux coupes sagittales montrant des images d’infarctus osseux et d’infiltration 

des parties molles. 

 

 
Figure 3a et 3b : TDM des coudes coupes frontal montrant des images d’infarctus osseux sans 

infiltration des parties molles.
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Le myélogramme avait retrouvé des amas 

histiocytaires de type cellules de Gaucher, sans 

signes de malignité. La biopsie ostéomédullaire 

et le dosage de la bêta-glucocérébrosidase qui 

est la méthode diagnostique de référence n’avait 

pas été réalisée par défaut de moyen. Devant 

l’absence de germes à l’analyse du liquide 

articulaire, aux hémocultures et à l’uroculture, 

l’absence d’hémoglobinopathie ou 

d’hémopathie, les images radiologiques 

(radiographie et TDM) évocatrices et le résultat 

du myélogramme, le diagnostic d’une crise 

aigüe articulaire de maladie de Gaucher type I a 

été retenu. L’objectif du traitement était 

d’apporter un soulagement fonctionnel, 

d’améliorer la qualité de vie du patient et de 

prévenir les complications. Les moyens 

thérapeutiques recommandés sont 

l’enzymothérapie substitutive par imiglucérase 

ou velaglucérase et la réduction de substrat par 

miglustat. Le patient avait bénéficié uniquement 

de traitement symptomatique par des antalgiques 

à base de tramadol et d’anti-inflammatoires non 

stéroïdiens à cause du coût du traitement 

spécifique. L’évolution était favorable avec 

amendement de la douleur. 

Discussion 

C’est le premier cas de maladie de Gaucher 

rapporte au Burkina Faso, à notre connaissance. 

Ce qui peut expliquer le retard diagnostique chez 

notre patient. En plus, nous n’avons trouvé 

aucun cas publié en Afrique subsaharienne. 

Cette rareté s’explique par le fait que la 

prévalence de la maladie de Gaucher est 

particulièrement élevée chez les Juifs 

ashkénazes, estimée à 1/855. Dans les autres 

populations, elle est estimée à 1/100 000 (4-5). 

Sur le plan clinique, notre patient avait des 

atteintes osseuses, hématologiques et viscérales, 

sans atteinte neurologique correspondant au type 

1 de la maladie de Gaucher. En effet, il y a 3 

types de maladie de Gaucher en fonction de la 

présence ou non de signes neurologiques. La 

plus fréquente étant la maladie de Gaucher de 

type 1 sans atteinte neurologique et concerne 

environ 99 % des patients adultes (2-3). Le type 

2 débute entre trois et six mois de vie et se 

caractérise par un syndrome neurologique sévère 

précoce (2-3). Le type 3 concerne des enfants, 

avec des atteintes neurologiques sur un mode 

moins sévère que dans le type 2 (2-3). 

La douleur articulaire était la plainte principale 

de notre patient correspondant à une crise 

osseuse. En effet, l’atteinte du squelette est très 

fréquente dans la maladie de Gaucher (6). Sur le 

plan radiologique, le patient avait présenté des 

infarctus osseux des épiphyses des os longs. 

Cette dernière constitue la lésion osseuse la plus 

classique de la maladie de Gaucher (6-7). On en 

distingue deux formes : médullaire le plus 

souvent asymptomatique et des atteintes 

volontiers multiples touchant les têtes humérales 

et fémorales, les condyles fémoraux et les 

plateaux tibiaux (3,8). Chez notre patient, il y 

avait également des atteintes des coudes qui 

étaient asymptomatique. Ceci peut s’expliquer 

par le fait que le coude est une articulation non 

portante. La patiente en discussion avait des 

atteintes non osseuses notamment une 

splénomégalie et une hépatomégalie. Ces 

atteintes non osseuses sont retrouvées, 

respectivement dans 95 % des cas et 80 % des 

cas au cours de la maladie de Gaucher (3). 

Sur le plan diagnostique, nous n’avons pas pu 

réaliser le dosage de la bêta-glucocérébrosidase. 

Cependant, le myélogramme avait objectivé des 

amas histiocytaires de type cellules de Gaucher. 

En effet, le diagnostic formel de la maladie de 

Gaucher est basé sur l’élimination des 

diagnostics différentiels avec une confirmation 

par le dosage de l’activité enzymatique de la 

bêta-glucocérébrosidase (3). Le myélogramme 

ou la biopsie ostéomédullaire ou du foie ou 

encore la recherche des mutations peuvent 

contribuer au diagnostic. Ils peuvent être normal 

(3). La ponction-biopsie osseuse diagnostique 

doit être évitée, car source d’infection 

secondaire (3). 

Sur le plan thérapeutique, le patient n’avait pas 

bénéficié de traitement enzymatique à cause de 

son coût et de l’accessibilité. Ce traitement 

permet d’améliorer les paramètres hémato-

viscéraux et de diminue l’infiltration médullaire 

(3,9). Cependant, l’évolution était favorable 

chez notre patient sous traitement 

symptomatique. 
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Conclusion 

La maladie de Gaucher est une maladie de 

surcharge d’expression clinique très variable. 

L'atteinte ostéoarticulaire est fréquente et peut 

être une circonstance de découverte. Elle peut 

rester asymptomatique pendant plusieurs années. 

Le myélogramme peut être normal. Les dosages 

enzymatiques permettent le diagnostic de 

certitude. Il faut y penser devant des infarctus 

osseux multiples asymptomatiques. 
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