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Un a�o se acaba, un nuevo a�o comienza. Cutis Laxa International, la �nica asociaci�n en el mundo que trabaja por esta 
enfermedad gen�tica rara, ha crecido en importancia. Las acciones que llevamos a cabo a todos los niveles (regional, 
nacional, europeo e internacional) cumplen plenamente todos los objetivos de nuestros estatutos. Pero, sobre todo y ante 
todo, nuestra existencia permite a todos los enfermos, en todos los pa�ses, no sentirse solos, no sentirse abandonados, 
desamparados por la clase m�dica y la sociedad. En 2008, uno de nuestros proyectos ver� la luz : permitir que el 
m�ximo n�mero de enfermos se re�nan para compartir todo lo que la Cutis Laxa ha supuesto en sus vidas : risas y 
l�grimas, esperanza y desesperanza. Permirtirles igualmente reunirse con m�dicos e investigadores � expertos � en la 
Cutis Laxa. Afectados del mundo entero estar�n presentes en nuestra 3er Jornada Informativa que se celebrar� en Par�s. 
Este acontecimiento, de gran calado, ser� muy emocionante para todos nosotros. Conlleva un enorme trabajo de 
organizaci�n y, sobre todo, de b�squeda de subvenciones.
A todos los que le�is nuestra revista informativa y que nos ayud�is fielmente en nuestra lucha contra la enfermedad, os 
pido que nos ayud�is para que esta Jornada tenga un gran �xito.
Marie-Claude Boiteux, Presidenta

NUEVOS CONTACTOS, NUEVAS FAM ILIAS

Puerto Rico y Croacia son los dos nuevos pa�ses que acabamos de a�adir a nuestro  � Atlas � con la llegada de Zamileth 
y de Emanuela. Con Ana de EEUU y una nueva afectada en Brasil, son ya 136 los enfermos diagnosticados que se han 
unido a nosotros. Pero quiz�s somos ya 139 puesto que Fatos y Katie (Gran Breta�a), y Tilio (Francia) est�n a la espera 
de la confirmaci�n de su diagn�stico. Estoy feliz de acogerlos en nuestra � Gran Familia �.
Numerosos afectados han establecido contacto directo entre ellos, bien por correo electr�nico (gracias Internet), o 
reuni�ndose � en vivo �. La red de ayuda y apoyo mutuo que se ha creado permite a todos compartir, reconocerse y 
vivir mejor con la Cutis Laxa. La mejor recompensa por todo el trabajo que la asociaci�n desde su creaci�n ha realizado 
es ser la malla de esta cadena humana internacional que, m�s all� de las fronteras, apacigua la angustia y rompe el 
aismlamiento y la soledad.

En los EEUU, Collin se ha podido beneficiar de la Fundaci�n �Cumple un deseo� (Make a Wish) cuyos objetivos son 
permitir a los ni�os enfermos realizar sus deseos. Collin adora la guitarra el�ctrica y ha recibido como regalo una 
magn�fica guitarra el�ctrica. Con motivo de la entrega de la guitarra, vivi� un d�a excepcional ya que tambi�n tuvo la 
oportunidad de dar un paseo en una magn�fica limusina � Homer �.

ENCUENTROS, ACONTECIM IENTOS Y M ANIFESTACIONES

23.09.07 : Jornada de las Asociaciones de l�Ile de R� en St Martin. 
Hizo un tiempo magn�fico y cada asociaci�n pudo instalar su stand alrededor del podium central. Estos eventos nos 
permiten hacer nuevos socios y darnos a conocer y dar a conocer la Cutis Laxa a un gran n�mero de personas. 
Asimismo es una oportunidad para reunirnos con las autoridades locales y regionales, y sensibilizarlos de nuestros 
objetivos. Nuestra tradicional � P�che � la Ligne � (Pesca a la L�nea) ha tenido un gran �xito. Esta jornada nos ha 
permitido recoger 109,70 �.

23.10.07 : Nathalie ha sido entrevistada por los ni�os de la Escuela Primaria Privada de La Rochefoucault (Charente) 
para presentarles nuestra Asociaci�n y dar su testimonio de lo que significa vivir con una enfermedad rara. Nathalie se 
emocion� mucho por la acogida que le hicieron los ni�os, por su inter�s y por las preguntas que le hicieron. Tenemos 
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intención de repetir estas intervenciones con niños. Es por ellos y gracias a ellos que la visión de la sociedad sobre la 
enfermedad cambiará en el futuro.

30.10.07 : Reunión de las Antenas Regionales de la Alianza Enfermedades Raras
Estos encuentros con el conjunto de Delegados Regionales nos permiten comparar nuestros avances y nuestras 
dificultades. Marie-Claude Boiteux acaba de ser nombrada Delegada Regional por Poitou-Charentes.

23.11.07 : 1as Audiencias Regionales de la Salud organizadas por el Comité Interasociativo de 
la Salud en Poitou Charente. Una asistencia numerosa e intervenciones de gran calidad hicieron 
que esta Jornada tuviera un enorme éxito. También fue la ocasión de reunirnos con actores 
importantes del mundo médico y médico-social.

08.12.07 : Marcha por las 
Enfermedades Raras 
Con mucha alegría y energía las 
asociaciones miembros de la 
Alianza de las Enfermedades Raras 
nos reunimos con motivo de esta 
cita anual incomparable. El sol no 

estuvo presente y tuvimos que atravesar París bajo una lluvia continua El actor Kad Merad, 
padrino del Téléthon este año, dio la salida del Hospital Broussais. Y el cantante Faudel, 

padrino de la Marcha, nos acogió a nuestra llegada al Hospital 
Pitié-Salpétrière.

Teníamos que haber continuado a pie hasta el Castillo de 
Vincennes, pero las condiciones meteorológicas nos obligaron a 
terminar el trayecto en coche después de que, en los locales del 
Hospital Pitié-Salpétrière, nos calentamos un poco. Era ya muy 
de noche cuando llegamos al final de la Marcha situado en el 
patio principal del Castillo de Vincennes. Contagiados por la 
majestuosidad del lugar, el entusiasmo nos llevó justo hasta el 

centro de París en este 21 Téléthon.

3ª Jornada Informativa sobre la Cutis Laxa

Siguiendo los deseos de la mayoría, hemos decidido celebrar nuestra próxima Jornada Informativa en un lugar de fácil 
acceso. Así pues la celebraremos en París el 10 de Mayo de 2008.  Esta 3ª edición será una fecha muy importante en la 
vida de nuestra asociación. El Centro de Referencia de las Enfermedades Genéticas con expresión cutánea variable 
organiza la víspera una Jornada de Consulta abierta a todos los enfermos. La presencia de numerosos afectados que 
provienen de todas partes del mundo, el prestigio de la capital francesa y la clausura de estas dos jornadas con una 
velada festiva deberían darle una importancia muy particular. Su organización representa un trabajo enorme. Os 
enviaremos más información conforme la vayamos teniendo, pero anotad esta fecha porque os esperamos.

INVESTIGACIÓN

En vías de identificar el gen de la Cutis Laxa Autosomica Recesiva de Tipo II. 
El Dr. Zsolt Urban (EEUU) ha participado en un estudio llevado a cabo por el Dr. E. Morava (Países Bajos) según la 
cual los 10 afectados que han estudiado padecían una Cutis Laxa Autosomica Recesiva tipo II combinada con un 
síndrome de Fallo Congénito de Glucosilación tipo IIx (CDG : Congenital Disorders of Glycosylation ou Carbohydrate-
Deficient Glycoprotein). El CDG es un grupo de enfermedades autosómicas recesivas que afectan a la síntesis de los 
glucoproteínas. Afecta sobre todo la síntesis y la transferencia de la parte glucanica de las N-glucoproteínas. Esto 
implica una pertubarción en la capacidad de las células de producir cadenas completas de los hidratos de carbono de las 
glucoproteínas, que son, entre otros, importantes para que el organismo pueda realizar correctamente el transporte de las 
proteínas.

Las conclusiones de este estudio, publicado en el European Journal of Human Genetics (Revista Europea de Genética 
Humana) el 30 de Octubre pasado, confirman la heterogeneidad de la Cutis Laxa Autosómica Recesiva tipo II ya que 
los enfermos no están igualmente afectados por CDG.
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