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Cutis Laxa Internationale acaba de festejar su 7° afio de existencia y 2008, el afio que se termina, marcard una etapa
importante en la vida de nuestra, vuestra asociacion. Los encuentros de Paris y de S. Louis (USA) han dejado recuerdos
fuertes para todos los enfermos, para todas las familias que han podido asistir. Los vinculos perduran gracias a Internet.
Es una gran felicidad, un gran alivio haber podido romper la soledad de cada afectado. Esa soledad tan dolorosa que vivi
con Jean Louis cuando no conociamos a ningdn otro enfermo.

2008, afo tan importante respecto a la investigacion médica y cientifica. Los equipos de investigacion han dado pasos
enormes hacia el conocimiento de la Cutis Laxa. Se han abierto nuevas pistas terapéuticas. La esperanza es mayor que
nunca para todos los enfermos y sus familiares.

El trabajo realizado en estos 7 afios es enorme. Hoy dia nuestras finanzas son muy fragiles pero podemos estar
orgullosos de no deber este éxito mas que a nosotros mismos.

Numerosos proyectos aun no han podido ver la luz. Nuestra lucha contra la enfermedad aun esté lejos de haber acabado.
Mas que nunca, en 2009 nuestra voluntad y nuestra energia nos acercaran a la victoria final.

Marie-Claude Boiteux, Présidente

Marie-Claude Boiteux, Présidente

NUEVOS CONTACTOS, NUEVAS FAMILIAS

A dia de hoy son 145 el numero de enfermos que se nos han unido. Sergio, 7 afios, es espafiol. Aimee, 32 afos, es
americana. Y en Cuba esta la pequefa sobrinda de Yaneisis. Conocer la existencia de nuevos enfermos es dolorosa, pero
al mismo tiempo, estoy contenta de que hayan podido encontrarnos y con un gran placer los acojo entre nosotros.

Webcams, sitios y proveedores de acceso, todos estos instrumentos permiten a numerosos afectados, a numerosas
familia estar en contacto. Hemos creado una verdadera red de ayuda, de compartir, y de intercambios. Gracia a Internet
los afectados aislados en las cuatro esquinas del mundo hablan entre ellos. Estamos muy contentos de haber sido el
eslabon que les ha permitido unirse. Siempre hemos desesado que los lazos se aten entre los afectados, entre las familias
y que puedan estar en contacto. Todo esto se va haciendo poco a poco y estad muy bien.

Trudy, mamé de Niamh e Isabel, ha empezado a organizar una recogida de fondos en su ciudad. La TV local (Granada)
les ha hecho una entrevista a ella y a su marido, y también han estado en la primera pégina del periddico local.

El grupo de afectados americanos ha empezado a preparar las proximas Jornadas Informativas de la Cutis Laxa que se
celebraran en Junio de 2009. Os informaremos de las fechas exactas con suficiente antelacion. Las personas que deseen
participar en su organizacion o que tengan previsto asistir pueden contactar con Angela (aglazner@sbcglobal.net)

ENCUENTROS, ACONTECIMIENTOS Y MANIFESTACIONES

El principio del afio ha estado muy cargado de eventos con los Encuentros de Paris y de S. Louis, los dos ultimos
trimestres han sido mas bien tranquilos. Sin embargo, no hemos querido faltar a nuestra cita anual con las enfermedades
raras : La Marcha de las Enfermedades Raras del 22° Teletdn.

Por lo tanto, el 6 de diciembre, millares de personas se encontraron en el Hospital Broussais, delante de los locales de la
Alianza Enfermedades Raras para gritar con fuerza, alto y fuerte que es cierto que las enfermedades son raras pero los
enfermos son numerosos : mas de 30 millones de personas en Europa, de los cuales 3 millones estan en Francia. Las
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enfermedades se expresan de forma diferente, pero su
problematica es muy parecida. Durante las 30 horas que dura el
Teleton, los medios de comunicacion se centran en los enfermos.
Es nuestra ocasion de darnos a conocer, ser reconocidos, ser
tenidos en cuenta por las instituciones.

La alegria y el entusiasmo de las fanfarrias de las grandes
escuelas (Politécnica, Escuela
de Medicina y Escuela
Central) y los payasos que nos
precedian con el camion-
escena, nos acompafaron a lo
largo de todo el trayecto.

El clima fue muy clemente con esta 9 Marcha que atravesé alrededor de 7 kilometros de Paris para terminarse a la
noche, en el Hospital de La Pitié-Salpétricre, donde nos esperaba un tentempi¢ muy merecido. S6lo una delegacion fue
transportada enseguida en coches hasta la meseta central situada este afio en la Plaine San Denis (Norte de Paris). Nos
volveremos a encontrar el afio que viene !!!!

INVESTIGACION

El Dr. Zsolt URBAN ha participado en un nuevo estudio que acaba de ser publicado. Hace referencia a 5 casos de
Cutis Laxa autosomica recesiva de tipo II asociada a una disminucion de la densidad d6sea. Los 4 nifios que participaban
en este estudio han recibido un tratamiento con bifosfanatos durante 2 afios. Una vez interrumpido el tratamiento se ha
observado una mejoria muy sensible en la densidad 6sea, sin recaida en el 2 afos siguientes de seguimiento que
siguieron a la interrupcion del tratamiento. Por lo que respecta al quinto enfermo, se trata de una mujer adulta que tuvo
una mejoria espontanea con la pubertad. Las conclusiones de este estudio preconizan que la densidad 6sea debe
evaluarse en todos los nifios afectados por Cutis Laxa congénita.

Esta publicacion representa un nueva esperanza para todos. Se estan abriendo pistas terapéuticas. Por supuesto que la
complejidad de la Cutis Laxa implica que este tratamiento no sera valido para todas las personas afectadas por la Cutis
Laxa, pero, a pesar de ello, cada vez que se da un paso para una u otra de las formas de la Cutis Laxa, los conocimientos
sobre esta enfermedad genética rarisima y sus diferentes modos de expresion aumentan, y permiten precisar mejor las
diferentes pruebas y tratamientos médicos que se deben hacer en funcion del diagnostico.

El Dr. Pascal SOMMER ha determinado que un extracto de eneldo contenia activadores de la elastogénesis en un
modelo de piel que ha concebido con la mutacion en el gen de la elastina. Es un primer paso hacia una posibilidad
terapéutica. Ahora es necesario pasar a ensayos «in vivo» en un animal (raton que tenga un cromosoma con la
mutacion de la elastina). Si estos ensayos son concluyentes, esto podria validar los principios activos que contiene el
eneldo como suplementos alimentarios. Por supuesto que no es cuestion hoy dia de que los enfermos sazonen todas sus
comidas con eneldo!!!! pero en este caso, también pistas terapéuticas empiezan a ver la luz.

Estos dos investigadores ofrecen el mejor de los regalos de Navidad a los enfermos : la esperanza de curacion.

LEGISLACION

Un nuevo Plan Nacional Enfermedades Raras en Francia

El actual Plan se acaba el 31 de diciembre. Las asociaciones de enfermos han estado muy inquietas por su continuidad
y por la perpetuidad del compromiso del Estado. A lo largo del afio se han llevado a cabo acciones para alertar al
gobiernoy a los parlamentarios (correos, peticiones, citas...)

Fue durante el mes de octubre, con ocasion de un simposium europeo cuando el Presidente Nicolas Sarkosy hizo un
mensaje anunciando el seguimiento del Plan Nacional Enfermedades Raras. El Presidente de la Republica francesa
desea que el combate nacional contra las enfermedades raras se extienda a nivel europeo. Después de haber alabado la
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