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El 19 de diciembre, después de tres meses de lucha contra un cancer de pulmon, mi esposo, Jean-Louis BOITEUX, nos ha
dejado.Mas que a mi marido, he perdido a mi compafiero. Juntos afrontamos el anuncio del diagnostico de la enfermedad de
Cecile. Juntos buscamos otros enfermos, otras familias, para romper nuestra soledad de cara a esta terrible noticia. Juntos
fundamos “Cutis Laxa Internacional”. Fue ¢l quien montd el proyecto “Medio ambiente—Solidaridad” y fue él quien
consagro la mayor parte de su tiempo a encontrar nuevos puntos de recogida con el fin de reunir mas fondos que nos
permitieran hacernos cargo del viaje a Francia de un mayor nimero de familias para compartir juntos nuestra Jornada de
Informacion, un momento muy importante en la vida de nuestra asociacion.

Es dificil continuar la ruta sola...

Pero la vida esta aqui. Cecilia y todos los otros enfermos estan aqui. Por ella, por todos vosotros, es necesario continuar
trabajando para que la asociacion pueda defender a los enfermos, continuar rompiendo su aislamiento y ayudar a la
investigacion. Jean-Louis estaba firmemente convencido de que un dia conseguiriamos un tratamiento para la Cutis Laxa.

Le dedico este nuevo nimero nuevo de CLI-Infos y todos los que le seguiran y que €l ya no podra ayudarme a escribir, a
releer...

Marie-Claude BOITEUX, Presidenta

Nuevos Gt actos, Nuevas Fannli as

Actualmente nuestra asociacion cuenta con 127 enfermos. Acojo con alegria entre nosotros a Mary (adulta) y a Nicolas
(nacido el 3 de agosto pasado) de EEUU, a Isabel Claire (nacida el 26 de Julio, es hermana de Niamh) de Gran Bretafia,
Alana (17 afios) de Nueva Zelanda, Saku (4 afios) de Finlandia, Norico (28 afios) de Japon y a la hija de Sahide (10 afios) de
Suiza.

Mantenemos contactos regulares con ellos. A menudo ocurre que hay personas que buscan un diagnostico que contactan con
nosotros. Escuchar, aconsejar, dirigirlas hacia profesionales competentes son nuestras tareas cotidianas respondiendo a las
preguntas y peticiones que nos hacen. De ese modo, cumplimos nuestro primer objetivo: no dejar jamas solos y sin
respuestas a aquellos o aquellas que acuden a nosotros.

ENCUENTRC5, ACONTEQ MI ENTGS Y MAN FEST AQ ON\ES.

9 de junio: Reunion de los Presidentes de las Asociaciones: La Alianza de Enfermedades Raras reuni6 a los Presidentes de
las Asociaciones miembros a fin de debatir y compartir las dificultades y los interrogantes que podriamos tener en comun.
En la reunion estabamos presentes entre 50-60 personas (es decir, mas de un tercio de las asociaciones miembros de la
Alianza) lo que ya es una prueba del interés que tenemos. Nuestros recorridos a menudo
coinciden y debemos hacer frente a dificultades similares (la animacion y la dinamizacion
de la asociacion, la gestion administrativa, las relaciones de la asociacion con el mundo
cientifico y médico, las acciones de comunicacion de la asociacion... el relevo...). Fue,
pues, una mafiana muy enriquecedora y tranquilizante en la medida en la que hemos podido
constatar que todos tenemos los mismos problemas y que ademas no dependen de nosotros.

S 10 de junio: Lanzamiento del 20° Téléthon, con motivo de las Jornadas de las familias de la
Asociacion Francesa de Enfermedades Musculares o Miopatias, en la cual varios Presidentes de Asociaciones que
estuvieron presentes la vispera en la reunion de la Alianza se reencontraron para cenar juntos.

9 al 12 de julio: Tuvo lugar el Congreso Elastina en Lyon, organizado por el doctor Pascal Sommer. Desafortunadamente no
pude acudir debido al estado de salud de Jean-Louis.

26 de julio: Los animadores del Camping de las Maraises nos habian preparado una
bella tarde: paella y espectaculo de magia, y después, la presentacion de la pelicula
“Cecile”, seguida de un debate. Habia 160 personas. Temiamos que muchos se
fueran después de haber visto el espectaculo. Pero no pas6é nada de eso, todo el
mundo se quedd y el debate fue muy animado: las cuestiones, muy pertinentes,
mostraron el interés de las personas hacia las enfermedades raras, incluso en un
ambiente festivo. La tarde fue muy alegre, ademas una parte del coste de la comida fue
donada a la asociacion, un total de 200 €.

9 de septiembre: Consejo de Administracion del Comité Interasociativo de la Salud de
Poitou-Charentes. Esta reunion fue seguida de una conferencia de prensa donde estaban presentes los periodicos Sud-Ouest
y France-Bleu de La Rochelle.



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

12 de octubre: ler Foro regional de Enfermedades Raras. Después de mas de un afio de preparacion pudimos ver el
resultado de nuestros esfuerzos: un foro de calidad que reunié a mas de un centenar de personas con conferenciantes de alto
nivel. Un gran éxito.
27 de noviembre: Foro Regional “Discapacitados y Exitos” en Niort, organizado por el Consejo Regional.
1° de diciembre: Jornada muy importante para CLI con dos
ceremonias de entrega de donativos en cheques: Una, en el
Crédito Agricola de Angouléme donde la Fundacion AGIR
nos entregd un cheque de 3600€ para la compra de material,
y la otra, en la sala de fiestas de Sireuil donde los Comités de
Organizacion del Triatlon y de Brin de Aillet nos dieron
500€ y 600€, respectivamente, resultado de sus jornadas
deportivas. Un enorme gracias a todos ellos.
8 y 9 de diciembre: Marcha de las Enfermedades Raras con ocasion
del 20° Téléthon. Hacia un dia soleado y con gran emocion
invadimos por tercera vez de las calles de Paris para dar a conocer y
reconocer las enfermedades raras. La salida fue dada por Sophie
Davant, Laurence Tiennot-Herment y Thierry Lhermite. Mas de
2000 personas caminaron juntas llevando pancartas con los nombres
de las enfermedades raras representadas en el seno de la Alianza de
Enfermedades Raras lo cual daba como resultado un largo cortejo
coloreado, alegre y entrafiable al ritmo de la fanfarria de la Escuela @
Normal Superior. Salimos del hospital Broussais y después de 8 km, era
ya de noche cuando llegamos a Trocadero. Esta marcha siempre es una
ocasion de reencontrar a los amigos, de hacer nuevos, de hablar con unos
y otros, y de hacer oir la voz de los enfermos. Es una gran fiesta. Un gran
momento de alegria que esperamos un afio atras otro. Esperamos
encontraros a todos el afio que viene y jojala seamos muchos!
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«  El Programa de investigacion en curso. La financiacion que habiamos conseguido para este programa llega a su

fin justo a finales de diciembre de 2006. Nuestros investigadores estan trabajando en una nueva peticion de fondos que
dirigiran al Instituto GIS de Enfermedades y que, si la aceptan, permitird continuar con la investigacion de los genes
implicados en la Cutis Laxa para los cuales, a dia de hoy, no se ha podido encontrar ninguna mutacion (70% de las muestras
incluidas en el programa).

También es necesario abrir otro eje de investigacion: la investigacion clinica. Esta deberia permitir identificar mejor las
diferentes formas de la Cutis Laxa y encaminarlas hacia una nueva clasificacion de la enfermedad. En efecto, a dia de hoy,
se han identificado cinco formas especificas: 4 formas genéticas y 1 forma adquirida. Entre los enfermos conocidos
actualmente, un cierto niimero son “atipicos”, es decir que no se pueden clasificar en una u otra de las formas, puesto que no
presentan sintomas tipicos de ninguna de ellas. Estos enfermos “atipicos” presentan, a pesar de ello, caracteristicas
comunes. Se podria pensar que se trata para algunos de estos enfermos de una forma de cutis laxa completamente diferente,
que todavia no ha podido identificar. Es, pues, la identificacion de estas formas “atipicas” la que permitira hacer una nueva
clasificacion de la Cutis Laxa.

En lo que concieme a la investigacion fisiopatologica (los modelos de piel), el doctor Pascal Sommer continuara con sus
trabajos. Por lo que a ¢l respecta, las finanzas privadas que ha podido obtener deberian ser reconducidas en el futuro.
Podemos pues esperar que, pronto, el doctor Pascal Sommer podrd comenzar a “probar” moléculas sobre los modelos de
piel a fin de seleccionar las que podrian tener un beneficio terapéutico.

* Geneskin: Es un proyecto que ha obtenido el apoyo del Parlamento Europeo dentro del 6° programa marco de
investigacion y cuyo titulo es “Enfermedades Genéticas de la Piel: Diagnostico, Seguimiento y Sensibilizacion a través de
una red europea”. Este proyecto esta dirigido por la doctora Giovanna Zambruno del Laboratorio de biologia molecular y
celular de Roma. Sus objetivos son la coordinacion a nivel europeo de las actividades de diagnostico y de investigacion de
las enfermedades raras de la piel y de la creacion de un sitio web destinado tanto a los profesionales y a los enfermos, como
al publico general, y que proporcione informacion sobre el diagnostico, tratamiento, seguimiento... de estas enfermedades,
asi como de los centros de referencia relacionados con ellas. Estaremos presentes en este sitio en la pagina referente a las
asociaciones de enfermos afectados por las enfermedades raras de la piel.
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En Fancia

< La Agencia de Biomedicina se ha creado por fin. Ha dado hace algunos meses las primeras autorizaciones de
investigacion sobre el envio de las células madre embrionarias humanas a 6 equipos franceses. Entre los trabajos
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