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Une année s’achéeve, une nouvelle année commence. Cutis Laxa Internationale, seule association au monde oeuvrant
pour cette maladie génétique rare, a pris de I’ampleur. Les actions que nous menons a tous les niveaux (régional,
national, européen et international) remplissent pleinement les objectifs inscrits dans nos statuts. Mais, surtout et avant
tout, notre existence permet a tous les malades, dans tous les pays, de ne plus étre seuls, de ne plus se sentir abandonnés,
délaissés, par le monde médical et par la sociéte.

En 2008, un de nos plus grands projets verra le jour : permettre a un maximum de malades de se rencontrer pour
partager tout ce que la Cutis Laxa a introduit dans leurs vies : rires et larmes, espoir et désespoir. Leur permettre
également de rencontrer des médecins et des chercheurs « experts » de la Cutis Laxa. Des malades du monde entier
seront présents a notre 3°™ Journée d’Information qui se tiendra en Mai, a Paris. Cet événement de grande ampleur sera
trés émouvant pour nous tous. C’est un gros travail de préparation, d’organisation et surtout de recherche de
financements.

A vous tous qui lisez notre lettre d’information et qui nous soutenez fidélement dans notre lutte contre la maladie je
demande de nous aider a faire de cette Journée une belle réussite.

Marie-Claude Boiteux, Présidente

NOUVEAUX CONTACTS NOUVELLES FAMI LLES

Porto Rico et la Croatie sont les deux nouveaux pays que nous venons d’ajouter a notre « Atlas » avec I’arrivée de
Zamileth et d’Emanuela parmi nous. Avec Ana aux USA et une nouvelle malade au Brésil, ce sont donc désormais 136
malades diagnostiqués qui nous ont rejoints. Mais nous sommes peut-étre déja 139 car Fatos et Katie (Grande-Bretagne)
ainsi que Tilio (France) attendent la confirmation de leur diagnostic. Je suis heureuse de les accueillir tous dans notre
« Grande Famille ».

De nombreux malades ont établi des contacts directs entre eux, soit par email (merci Internet) soit méme en se
rencontrant. Le réseau d’entraide et de soutien mutuels qui se met en place permet a tous de se retrouver, de se
reconnaitre et de mieux vivre avec la Cutis Laxa. La plus grande récompense pour tout le travail accompli depuis la
création de notre association c’est d’étre un maillon de cette chalne humaine internationale qui, par dela les frontieres,
apaise les angoisses et rompt la solitude.

Aux USA, Collin a pu bénéficier de la Fondation « Make a Wish » (Fais un Vceu) dont les objectifs sont de permettre
aux enfants malades de réaliser leurs souhaits. Collin adore la musique et il a re¢u une magnifique guitare électrique. Il a
aussi eu I’occasion de faire un tour dans une superbe « Homer » limousine 4x4. Il a vécu une journée exceptionnelle lors
de la remise de ces cadeaux.
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23.09.07 : Journée des Associations de I’lle de Ré a St Martin.
Il faisait un temps magnifique et chacun avait pu installer son stand autour du podium central. De tels événements nous
permettent de faire de nouveaux adhérents et de faire connaitre la Cutis Laxa a un grand nombre de personnes. C’est
aussi une bonne opportunité pour rencontrer les élus locaux et régionaux et les sensibiliser davantage a nos actions.
Notre traditionnelle « Péche a la Ligne » a connu un beau succes. Cette journée nous a permis de récolter 109,70 €.

23.10.07 : Nathalie est intervenue aupres des enfants de I’Ecole Primaire Privée de La Rochefoucault (Charente) pour
leur présenter notre Association et témoigner de son vécu avec une maladie rare. Elle a été trés touchée par ’accueil que
lui ont réservé les enfants, leur intérét et les questions pertinentes qu’ils ont posées. Nous envisageons de reproduire de


http://www.orpha.net/nestasso/cutislax

telles interventions aupres des enfants. C’est par eux, grace a eux, que les regards sur la maladie changeront dans le
monde de demain.

30.10.07 : Réunion des Antennes Régionales d’Alliance Maladies Rares
Ces rencontres avec ’ensemble des Délégués Régionaux nous permettent de confronter nos avancées, nos difficultés.
Marie-Claude Boiteux vient d’étre nommée Déléguée Régionale pour le Poitou-Charentes.

23.11.07 : 1¢res Assises Régionales de la Santé organisées par le Comité Interassociatif Sur la
Santé en Poitou Charente. Une assistance nombreuse et des intervenants de grande qualité ont
fait de cette Journée une totale réussite. La aussi, 1’occasion nous a été donné de rencontrer des
acteurs importants du domaine médical et médico-social.

08.12.07 : Marche Maladies Rares
C’est avec beaucoup de joie et d’énergie que nous nous avons
retrouvé les associations
membres d’Alliance Maladies
Rares pour ce rendez-vous
annuel incontournable. Hélas, le
soleil n’était pas présent et c’est
sous une pluie continuelle que nous avons traversé Paris. L’acteur Kad Merad,
parrain du Téléthon cette année, a donné le départ a I’hopital Broussais. Et le
chanteur Faudel, parrain de la Marche, nous a accueillis a notre arrivée a 1’Hopital
Pitié-Salpétricre.
Nous aurions dii continuer a pied
jusqu’au Chateau de Vincennes,
mais les conditions météorologiques
nous ont contraints a finir le trajet
en cars apres nous étre bien réchauffés dans les locaux de
I’hopital Pitié-Salpétriere. 11 faisait nuit noire quand nous
sommes entrés sur le plateau parisien situ¢ dans la cour
principale du Chateau. Eboulis par la majesté du lieu, I’enthousiasme nous a porté jusque sur le Plateau Central de ce
21" Téléthon.

3™ Journée d I nfornati on sur laGiis Laxa

Selon les souhaits de la majorité d’entre vous, nous avons décidé de tenir notre prochaine Journée d’Information en un
lieu plus facile d’accés. C’est donc a Paris qu’elle aura lieu le 10 Mai 2008. Cette 3°™ édition devrait étre une date
marquante dans I’histoire de notre Association. L’organisation par le Centre de Référence des Maladies Génétiques a
Expression Cutanée, la veille, d’'une Journée de Consultation ouverte a tous les malades, la présence de nombreux
malades venant de 1’étranger mais également le prestige de la Capitale francaise et la cloture de ces deux journées par
une soirée festive devraient leur donner une importance toute particuliére. Leur organisation demande un énorme
travail.

Vous recevrez ultérieurement toutes les informations nécessaires, mais notez-en déja la date car nous espérons vous y
retrouver nombreux.

RECHERCHE

Sur la voie d’une identification de géne pour la Cutis Laxa Autosomale Récessive de Type 11

Le Docteur Zsolt Urban (USA) a participé a une étude menée par le Docteur E. Morava (Pays-Bas) selon laquelle les 10
malades qu’ils ont étudiés étaient atteints d’une Cutis Laxa Autosomale Récessive de type Il combinée a un syndrome
de Défaut Congénital de Glycosylation type IIx (CDG : Congenital Disorders of Glycosylation ou Carbohydrate-
Deficient Glycoprotein). Le CDG est un groupe de maladies autosomiques récessives touchant la synthése des
glycoprotéines. 1l affecte plus précisément la synthése et le transfert de la partie glycannique des N- glycoprotéines.
Cela implique une perturbation dans la capacité des cellules de produire les chaines complétes d'hydrate de carbone des
glycoprotéines, qui sont, entre autres, importantes dans le corps pour le transport des protéines.

Les conclusions de cette étude, publiée dans le European Journal of Human Genetics (Journal Européen de Génétique
Humaine) le 30 Octobre dernier, confirment 1’hétérogénéité de la Cutis Laxa Autosomale Récessive de type Il puisque
les malades qui en sont atteints ne sont pas tous également atteints de CDG.





http://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/FR/Vivre_avec_une_maladie_rare_en_France.pdf




