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Le 19 Octobre, apres trois mois de lutte contre le cancer du poumon, mon époux, Jean-Louis BOITEUX, nous a quittés.
Bien plus que mon mari, j’ai perdu mon co-équipier. C’est ensemble que nous avons affronté I’annonce du diagnostic de
la maladie de Cécile. C’est ensemble que nous avons cherché d’autres malades, d’autres familles, pour rompre notre
isolement face a cette terrible annonce. C’est ensemble que nous avons fondé “Cutis Laxa Internationale”. C’est lui qui
a monté le projet “Environnement-Solidarité” et qui consacrait la majeure partie de son temps a trouver de nouveaux
points de collecte, pour amasser plus de fonds, nous permettre de prendre en charge la venue en France d’un plus grand
nombre de familles et partager ensemble le moment fort de notre Journée d’Information.

C’est difficile de continuer la route seule.......

Mais la vie est 1a. Cécile et tous les autres malades sont 1a. Pour elle, pour vous tous, il faut continuer a travailler pour
que D’association puisse défendre la cause des malades, continuer a rompre I’isolement des malades et a aider la
recherche. Jean-Louis était fermement convaincu qu’elle aboutirait un jour a des traitements pour la Cutis Laxa.

Je lui dédie ce nouveau numéro de CLI~Infos ainsi que tous ceux qui le suivront et qu’il ne m’aidera plus a écrire, a
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Marie-Claude BOITEUX, Présidente
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Ce sont aujourd’hui 127 malades qui nous ont rejoints. J’accueille avec joie parmi nous Mary (adulte) et Nicolas (né le
03 Aot dernier) aux USA, Isabel Claire (née le 26 Juillet, sceur de Niamh) en Grande Bretagne, Alana (17 ans) en
Nouvelle Z¢lande , Saku (34 ans) en Finlande , Noriko (28 ans) au Japon et Sezen (10 ans) en Suisse.

Nous entretenons des contacts réguliers avec les uns et les autres. Il arrive également trés souvent que nous soyons
contactés par des personnes en quéte de diagnostic. Ecouter, conseiller, diriger vers les professionnels compétents, telles
sont nos taches quasi quotidiennes pour répondre aux demandes qui nous sont faites. C’est ’accomplissement du
premier de nos objectifs : ne jamais laisser seul et sans réponses celui ou celle qui vient vers nous.

RENCONTRES, EVENEMENTS ET MAN FESTATI QNS

9 Juin : Réunion des Présidents d’Associations : Alliance avait réuni les Présidents des associations membres afin de
débattre et partager les difficultés et questionnements que nous pourrions avoir en commun. Nous étions 50 a 60 a avoir
répondu présent (soit plus de 1/3 des associations membres d’Alliance) ce qui était déja la preuve de I’intérét que nous
en avions. Nos parcours se recoupent souvent et nous devons faire face a des difficultés
similaires (I’animation et la dynamisation de 1’Association, la gestion administrative,
les relations de [’association avec le monde scientifique et médical, les actions de
communication de I’association ...et la reléve...). Ce fut donc une matinée tres
enrichissante, rassurante dans la mesure ou nous avons pu constater que nous avions tous
les mémes problématiques et qu’elles ne venaient pas de nous-mémes.

10 Juin : Lancement du 20°™ Téléthon, lors des Journées des Familles de I’AFM, ou
plusieurs Présidents d’Associations présents la veille a Alliance Maladies se sont
retrouvés pour un diner festif.

9 au 12 Juillet : avait lieu le Congres Elastin a Lyon, organisé par le Dr Pascal Sommer. Malheureusement, je n’ai pu
m’y rendre en raison de I’état de santé de Jean-Louis.

26 Juillet :Les animateurs du Camping des Maraises nous avaient préparé une
belle soirée: Paélla et Spectacle de Magie , puis Présentation du Film
« Cécile » suivie d’un débat. Il y avait 160 personnes. Je craignais que
beaucoup partent apres avoir vu le spectacle. Il n’en a rien été, tout le monde
est resté et le débat fut trés animé. Les questions trés pertinentes ont montré
I’intérét des personnes pour les maladies rares, méme dans I’ambiance estivale.
La soirée fut trés gaie. De plus, une partie du montant des repas nous était reversée,
soit au total 200 €.

9 Septembre : Conseil d’Administration du Comité Interassociatif Sur la Santé-
Poitou Charentes a La Rochelle. Ce CA fut suivi d’une conférence de presse ou
¢taient présents Sud-Ouest et France-Bleu La Rochelle.



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

12 Octobre : 1 Forum régional Maladies Rares a Poitiers. Aprés plus d’une année de préparation, nous avons vu le
résultat de nos efforts : Un forum de qualité réunissant plus d’une centaine de personnes et des intervenant de haut
niveau. Une belle réussite.

27 Novembre :Forum Régional « Handicaps et Réussites » a Niort, organisé par le Conseil Régional.

1*" Décembre : Journée trés bénéfique pour CLI avec deux
cérémonies officielles de remise de chéque: Au Crédit
Agricole d’Angouléme ou la Fondation AGIR nous
remettait un cheéque de 3600 € pour de 1’achat de matériel,
puis a la salle des fétes de Sireuil ou les comités
d’organisation du Triathlon et du Brin d’Aillet nous ont
remis 500 € et 600 € résultats de ces journées sportives.
Encore un grand merci a tous.

8 et 9 Décembre: Marche des Maladies rares lors du

20emeTé¢léthon. Le soleil était au rendez-vous et c’est avec

beaucoup d’émotion que nous avons, pour la troisiéme fois,
envahi les rues de Paris pour faire connaitre et reconnaitre les

Maladies Rares. Le départ a ¢ét¢ donné par Sophie Davant,

Laurence Tiennot-Herment et Thierry Lhermite.

Plus de 2000 marcheurs brandissant les pancartes portant les
noms des maladies rares représentées au sein d’Alliance Maladies rares, cela faisait un long cortége
coloré, gai et entrainant, rythmé par la Fanfare de I’Ecole Normale
Supérieure. Partis de I’hdpital Broussais, apres plus de 8 kms, la nuit
¢tait déja tombée lorsque nous avons rejoint le Trocadéro et le
plateau Parisien du T¢éléthon. C’est toujours 1’occasion de rencontrer
des amis, d’en faire de nouveaux, de parler avec les chercheurs et de
porter la voix des malades. C’est une grande féte. Un grand moment
de joie que nous attendons d’une année sur [’autre. Jean-Louis nous a
manqué. Nous espérons vous y retrouver nombreux 1’an prochain.

RECHERCHE

@,

+» Le Programme de recherche en cours arrive au terme des financements qu’il avait obtenus jusqu’a fin décembre

2006. Nos chercheurs sont en train de travailler sur une nouvelle demande de fonds qui sera adressée au GIS-Institut des
Maladies Rares et qui, si elle est acceptée, continuera la recherche de génes impliqués dans les cas de Cutis Laxa pour
lesquels, a ce jour, aucune mutation n’a encore pu étre identifiée (70 % des prélévements inclus dans le programme).

Il faut également ouvrir un autre axe de recherche : la recherche clinique. Celle-ci devrait permettre de mieux identifier
les différentes formes de la Cutis Laxa et s’acheminer vers une nouvelle classification de la maladie. En effet, a ce jour,
5 formes spécifiques ont ét¢ décrites: 4 formes génétiques et 1 forme acquise. Parmi les malades connus aujourd’hui,
un certain nombre sont atypiques, c’est a dire qu’on ne peut les « classer » dans 1'une ou I’autre des formes car ils ne
présentent pas les symptomes typiques de 1'une d’entre elles. Ces malades atypiques présentent cependant des
caractéristiques communes. On peut donc penser qu’il s’agit, pour certains d’entre eux d’une forme de Cutis Laxa, a
part entiére, qui n’a pas encore été clairement identifiée. C’est donc I’identification de ces formes « atypiques » qui
permettra de donner une nouvelle classification de la Cutis Laxa.

En ce qui concerne la recherche physiopathologique (les modeles de peau), le Dr Pascal Sommer poursuivra ses
travaux. Les financements privés qu’il a pu obtenir jusque 1a devraient étre reconduits dans 1’avenir. Nous pouvons donc
espérer que, bientdt, il pourra commencer a « tester » des molécules sur les modeles de peau afin de sélectionner ceux
qui pourraient avoir un bénéfice thérapeutique.

% Geneskin : Est un projet qui a obtenu le soutien du Parlement Européen dans le 6™ programme-cadre de
recherche et dont le titre est : « Maladies Génétiques rares de la peau : Diagnostic, Prise en Charge et sensibilisation a
travers un réseau européen ». Ce projet est mené par le Dr Giovanna Zambruno du Laboratoire de biologie moléculaire
et cellulaire 2 Rome. Ses objectifs sont la coordination au niveau européen des activités de diagnostic et de recherche
pour les maladies rares de la peau, ainsi que la création d‘un site internet destiné aux professionnels, aux malades ainsi
qu’au public en général et donnant des informations sur le diagnostic et la prise en charge de ces maladies, ainsi que sur
les Centres de référence qui les concernent. Nous serons présents sur ce site dans la page mentionnant les associations
de patients concernés par les maladies rares de la peau.

LEGI SLATION

En Hance
« L’Agence de Biomédecine a enfin été mise en place. Elle a délivré il y a quelques mois les premiéres
autorisations de recherche sur I’embryon et les cellules souches embryonnaires humaines a 6 équipes francaises.

Parmi les travaux sélectionnés, 5 recherches font appel a des lignées de cellules souches embryonnaires humaines
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