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Cutis Laxa Internationale vient de féter sa 7°™ année d’existence et I’année 2008 qui s’achéve marquera une étape
importante dans la vie de notre, de votre, association. Les rencontres de Paris et de St Louis (USA) auront laissé des
souvenirs forts pour tous les malades, toutes les familles qui ont pu y assister. Les liens qui ont été tissés perdurent grace
a internet. C’est un tel bonheur, un tel soulagement, d’avoir permis de rompre la solitude de chacun. Cette solitude si
douloureuse que j’ai connue avec Jean-Louis lorsque nous ne connaissions pas d’autre malade.

2008, année si importante aussi en terme de recherche médicale et scientifique. Les équipes de chercheurs ont fait des
pas immenses dans la connaissance de la Cutis Laxa. Des pistes thérapeutiques s’ouvrent. L espoir est plus grand que
jamais pour tous les malades et leurs familles.

Le travail accompli en 7 ans est énorme. Aujourd’hui nos finances sont trés fragiles, mais nous pouvons étre fiers de ne
devoir une telle réussite qu’a nous-mémes.

De nombreux projets n’ont pas encore vu le jour. Notre combat contre la maladie est loin d’étre terminé. Plus que
jamais en 2009 notre volonté et notre énergie nous rapprocherons de la victoire finale.

Marie-Claude Boiteux, Présidente

NOUVEAUX CONTACTS, NOUVELLES FAMILLES

145, c’est le nombre de malades nous ayant rejoints a ce jour. Sergio, 7 ans, est espagnol. Aimee, 32 ans, est américaine.
Et a Cuba il y a la petite niece de Yaneisis. Apprendre I’existence de nouveaux malades est toujours un peu douloureux,
mais en méme temps, je suis contente qu’ils aient pu nous trouver et c’est avec plaisir que je les accueille parmi nous.

Webcams, sites et fournisseurs d’acces, tous ces outils de communication permettent a de nombreux malades, de
nombreuses familles de rester en contact. Un véritable réseau d’entre aide, de partage et d’échange s’est mis en place.
Grace a internet les malades isolés aux quatre coins du monde discutent entre eux. Certains communiquent méme
quotidiennement. Nous sommes treés heureux d’avoir ¢ét¢ le maillon qui a permis de les relier. Nous avons toujours
souhaité que des liens se nouent entre les malades, les familles, et qu’ils puissent rester en contact. Cela se construit peu
a peu et c’est bien.

Trudy, maman de Niamh et Isabel, a commencé a organiser des collectes de fonds dans leur ville. Avec son mari, ils ont
fait une interview sur la chaine de TV locale (Granada) et ont aussi eu les honneurs de la premiére page du journal local.

Le groupe de malades américains commence a préparer les prochaines journées américaines de la Cutis Laxa qui
devraient avoir lieu en Juin 2009. Nous vous informerons des dates précises en temps utile. Ceux qui désirent participer
a leur préparation ou qui envisageraient de s’y rendre peuvent contacter Angela (aglazner@sbcglobal.net)

RENCONTRES, EVENEMENTS ET MANIFESTATIONS

Le début de ’année ayant été bien chargé en éveénements avec les rencontres de Paris et de St Louis, les deux derniers
trimestres ont été plutdt calmes. Mais nous n’aurions pas voulu manquer le rendez-vous annuel des maladies rares : La
Marche des Maladies Rares du 22°™ Téléthon.

C’est donc le 06 Décembre que des milliers de marcheurs se sont retrouvés a 1’Hopital Broussais, devant les locaux
d’Alliance Maladies Rares pour crier haut et fort que les maladies sont rares, certes, mais que les malades sont
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nombreux : pres de 30 millions de personnes en Europe, dont 3
millions en France. Ce moment joyeux et festif que constitue la
Marche nous permet de nous sentir plus fort parce que nous
sommes unis. Méme si les maladies s’expriment différemment,
de nombreuses problématiques nous rassemblent. Durant les 30
heures que dure le Téléthon, les médias sont focalisés sur les
malades. C’est ’occasion pour tous de nous faire connaitre,
reconnaitre, prendre en compte par les institutionnels.

La joie et I’enthousiasme des fanfares des grandes écoles (Polytechnique, Ecole de Médecine et Ecole Centrale) et des
clowns qui nous précédaient
avec le camion scéne ont porté
nos pas tout le long du trajet.

La météo fut trés clémente
pour cette 9°™ Marche qui a
traversé Paris sur environ 7 kms pour se terminer, a la nuit tombée, a I’Hopital de La Pitié-Salpétriere ou nous attendait
une collation trés méritée. Seule une délégation fut ensuite transportée en cars jusqu’au plateau central situé cette année
a la Plaine Saint Denis (Nord de Paris). Nous reviendrons I’année prochaine !!!!

RECHERCHE

Le Dr Zsolt URBAN a participé a une nouvelle étude qui vient d’étre publiée. Celle-ci fait état de 5 cas de Cutis Laxa
autosomale récessive de type II associée a une diminution de la densité osseuse. Les 4 enfants ayant participé a cette
¢tude ont regu un traitement au bisphosphonate durant 2 ans . A ’arrét du traitement il a ét¢ observé une amélioration
trés sensible de la densité osseuse, sans rechute durant les 2 années de surveillance qui ont suivi 1’arrét du traitement .
En ce qui concerne le cinquiéme malade, il s’agit d’une femme adulte chez qui une amélioration spontanée de la densité
osseuse a eu lieu a la puberté. Les conclusions de cette étude préconisent qu’une évaluation précoce et sustématique
ainsi qu’un suivi de la densité osseuse soient faits chez tous les enfants atteints de Cutis Laxa congénitale.

Cette publication représente un nouvel espoir pour tous. Des pistes thérapeutiques s’ouvrent devant nous. Bien entendu,
la complexité de la Cutis Laxa implique que ce traitement ne sera probablement pas valable pour tous les malades
atteints de Cutis Laxa. Néanmoins, chaque fois qu’un pas est fait pour 'une ou I’autre des formes de Cutis Laxa, les
connaissances sur cette maladie génétique rarissime et ses différents modes d’expression augmentent et permettent de
mieux préciser les différents examens et suivis médicaux a effectuer en fonction du diagnostic.

Le Dr Pascal SOMMER a déterminé qu’un extrait d’aneth contenait des activateurs de 1’élastogénése sur le modele de
peau qu’il a congu portant la mutation sur le géne de I’Elastine. C’est un premier pas vers une possibilité thérapeutique.
Il faut maintenant passer a des essais in vivo sur ’animal (souris ayant un chromosome portant la mutation sur
I’Elastine). Si ces essais sont concluants, cela pourrait valider les actifs contenus dans 1’aneth comme suppléments
alimentaires. Bien entendu, il n’est pas question aujourd’hui pour les malades de saupoudrer tous leurs repas avec de
I’aneth !!!! Mais la aussi des pistes thérapeutiques commencent a voir le jour.

Ces deux chercheurs offrent le plus beau des cadeaux de Noé€l aux malades : L’espoir de guérison

LEGISLATION

Un nouveau Plan National Malades Rares en France

L’actuel Plan s’achéve le 31 décembre. Les associations de malades ont €té trés inquictes sa poursuite et de la
pérennisation de 1’engagement de I’Etat. Tout au long de I’année des actions ont ét¢é menées pour alerter le
gouvernement et les parlementaires (courriers, pétitions, rendez-vous, etc) .
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