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Présentation de I'association

d’'aide aux enfants atteints de

Xeroderma pigmentosum

Association déclarée sous le  régime des lois :

- Loi N* 154 du 7 Novembre 1959

- Lol N° 90 du 2 Aout 1988

= Lol N* 25 du 2 Awril 1992

Visa: 894 du 8 Mars 2008

Sidge : Rue de Gabes 16-38 El Mourouyj 1 Ben Arous Tunis

Catégorie : Association & but non lucratif d'aide sociale, de soutien et
d'ossistance medicale

JORT @ N® 35, du 29 Avril 2008

Ses objectifs :

* Permnetire aux familles afteintes d'éfre informeées :

- sur la maladie et les avancées médicales de sa prise en charge.

- sur les moyens de prise en charge, de photo protection et les
mesures & prendre pour ralentir I'évolution de la maladie.

- sur les modalités de prévention d'appariion de nouveau cas dans
la tamille.

+ Pemmettre aux fomilles atteintes de communiquer entre elles, les
alder & rompre lsolement social quengendre cette maladie et leur
apporter un accompagnement, un soutien moral et matérel si
nécessaire.

+ Conseiller, assister et aider les parents et les malades pour 'octroi
de la carte d’handicap et pour bénéficier des moyens de couverture
sccigle auprés des différents organismes: Ministére des Affaires
Sociales, CNAM, Mutuelles, assurances, ...

. Permettre aux enfants affeints de se réunir, d'échanger leurs
expériences, de se soutenir mutuellement, de jouer et de
s'épanouir....

+ Obtenir des pouvoirs publics une réelle prise en charge sociale de
cette maladie (remboursements, scolarisation, loisirs et culture...)

. Essayer de définir avec les médecins, chercheurs et
professionnels des solutions conciliant protection et qualité de vie.

*  En collaboration avec les instances publiques, les médecins et
les scientifiques, l'association parficipe dans le recensement et la
prévention de lo maladie.

*  Aider la recherche dans I'élaboration d'une thérapie génique ou
d'autres programmes de recherche dans le but d'améliorer la prise en
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Evénements

Laboratoires Sivo toujours
partenaire des opticiens Tunisiens
... Laboratoires Sivo.. Toujours
proche de ses clients

Laboratoires Sivo entfame son  4éme cycle de
formations pour les opficiens dans différentes
régions de Tunisie (Sfax, Scusse. Tunis, Djerba).
Prés de 80 opticiens de différentes régions se
sont retrouvés lors des réunions, animées par Mr
Knhaled Sellomi, Directeur Général Adjoint de
Laboratoires SIVO sur les thémes:

- Les nouveautés en matiére de solutions en
venes solaires de Laboratoires SIVO.

- L'étude d'un cos dinadoptation oux veres
progressifs.

Ces réunions ont été encore une fols pour les
opticiens l'occasion de discuter et d'échanger
avec Féquipe SWVO et avec leurs confréres,
dans un cadre convivial et frés professionnel. -j

charge, lo prévention et la compréhension de
cefte pathologie.

. Collecter des fonds pour mener & bien
cette mission,

Obljectifs et priorités (2008-2012)

sInformer et éduquer des patients et leurs
parents

+Offrir un espace de vie sans UV

=Assurer la gratuité des soins

+Assurer les moyens de photo protection
+Offrir des espaces de loisirs et de formation
adaptés & leurs conditions

+Alder les personnes atteintes & s'intégrer dans
la société et & lobtention d'un fravail,

Le retour d'investissement est assuré dans la
prise en charg édicale et iale des
enfants atteints de XP. Il permet de réduire
lasouffrance des malades et des familles, de
réduire le colt de la santé en limitant




Vue et Revue

n* 1%

des

le nombre de tumeur, en évitant I'é et en
é le du cas. L'enfant dans un milieu adapté
peut réussir dans sa vie, son handi devient léger et patible
avec une vie le et # des tifs. Cette

réussite ne pourrait voir le jour sans I'ir des de
malades blen encadrées.

Aide aux enfants de la lune

Soyez avec nous A& 2o silk with us

L'association a lancé plusieurs projets en faveur des enfants de la lune:
- Acquisition des moyens de photoprotection
*Lunettes anti-UV
*Wéternents spécioux empéchant l'arivé des UV sur la peau
*Photoprotectewrs extemnes
*Film stop-UV
*Lampe LED.....
- Espace de vie, de scolarité et de loisir sans UV
- Moyens de transport protégé
- Acquisition de nouvelles thérapies anti-cancer
- Campagnes dinformation et sensibilisation
- Rencontre entre les familles fouchées
- Recensement des malades.
- Droit & un espace de vie sans UV (au moins 30 m? par enfant]

Pour participer dans le fi 1t de ces projets, vous
pouvez contacter le président de I'association ou envoyer
des dons directement a I'association.

Adresse: Av Gabés App Seml Collectif
Blog 16 n"38 Mourouj 1 CP: 2074 Ben
-Arous, Tunisle - Port: +216 22 510 202 -
E-mail : noomenhakim@voila.ir.

Comple bancalre : ASS AE A Xetoderma
plgmentosum
IBAN : TNS? D830 7000 5920 0447 0524
BIAT Banque. ogence Av HODID Bowguiba Tunis,
Tél +214-71-131.059

Mr.Moomaen Hokim
Président de 'ossociotion

Partenariat

|- Distribution de 100 lunettes en partenariat avec Lions Club
International Tunisie Doyen

-Patients et parents : Aujourd’hul avec ces
lunettes les parents sont joyeux de voir leurs
enfants refrouver de nouveau la vue,
Aujourd'hul les enfants ne sont plus fimides
retirés, la téte abaissée fuyant la lumiére, au
confraire, lls ont redressé leurs tétes en
portant ces lunettes, ils jouent, lls courent, ils
samusent comme les autres enfants.

Des moments émouvants ont marqué la
distribution des luneftes : des larmes aux
yeux, la pluparts des personnes présentes ont
embrassé ces enfants sans aucune crainte et
avec beaucoup d'amour.

Les joumnalistes montrent une solidarité
exemplaire,

Les médecins : « nous afiendons avec
impatience ce jour : laide socicle est
indispensable dans la prise en charge de ces
enfants =,

Les membres de l'association : « nous
avons des partenaires solides sur lesquels
nous pouvons compter dans nofre démarche
associative et dans nofre noble action ».

Sons unathes siop UV,
100 pout pas leved 1 Wi o Cuv bes youx.




Il- Action de Mécénat de Laboratoires SIVO

Suite @ une étroite coordination entre Madame Moufida Ben Ayed |
(opticienne & Tunls), l'ossociation d'oide aux enfants afteints de
Xéroderma Pigmentosum et des Laboratoires Sivo, 13 enfants atteints
de Xéroderma pigmentosum ont été équipés par des lunettes
adaptées & leur vue. Les veres offerts par les Laboratoires Sivo,
contiennent des filtres thérapeutiques (FTS 511), protecteurs contre les
UV et la lumigre bleue.

Elle est pammi les premiers dans sa classe.
Nos porencires ont permis & ceffe
charmante fille d'avoir un espace de vie sans
v,

Grace & la générosité de nofre partenaire
Laboratoires SIVO, elle a des lunetftes de vue
équipées de filtre spécial «FTS 511= elle
poura confinuer sa scolarité en  toute
sécurité.

Trois malades parmi ceux qui ont regu
des lunettes anti-UV vont passer le Bac en I'an 2010. =

Photoprotection

Lettre de remerciement

Sulte & l'action de mécénat folte en
faveur des enfants atfeints de Xéroderma
Pigmentosum, nous avons regu une leftre
de ja parf d'un de ces enfanis. Une lefire
trés fouchonfe qui dépasse fout
commentaire. Je vous laisse le soin d'en

lire un passage.

« .. Je suls native de 1992, Je suls
atteinte depuis mon jeune age. pour ne
pas dire mon enfance, comme environ
800 de mes compatriotes, d'une terible
et contraignante maladie gu'on appelle
XERODERMA PIGMENTOSUM, un vulgaire
nom certes mais dont les coniraintes et
les souffrances sont immenses. |l s'agit en
effet d'une maladie génétique qui se
fraduit par un  déficit enzymatique dans
notre patimoine génétique et dont les
conséquences sont une impossibilité
pour nos cellules de réparer les dégats et
lésions induites par les rayons ulfraviclets
« UV = sur notre peau et nos téguments
et muqueuses. Il en résulte que moi et
tous ceux qui sont afteints par cette
maladie, doivent étre privés de toute
exposition & la lumiére du jour, faute de
quol, nous développons des fumeurs
dont I'évolution est, vous vous en doutez,
fatale.

Par conséguent et & moins de vivie
étemellement dans les ténébres, nous
devons nous munir chague joumnée que
Dieu fait, d'une protection anti-UV la plus
sévére qul solt, en fonction des
possibilités et des moyens de chacun
bien enfendu. Ceci consiste & enduire
notre comps de crémes
dermo-cosmetiques protectrices toutes
les deux heures, 4 porer une
combinaison spécifiques faite d'un tissu
anti-UV dés gue nous franchissons le seull
de la maison, & porer des lunetftes
dotées de veres stop UV, d équiper nos
fenétres de film stop UV, ...efc. la liste est

longue et fastidieuse.
a;
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Je vous écris cette letire Monsieur le président, non pour me lamenter sur mon sort, Mmais pour vous remercier de volre
générosité et votre solidarité car gréce & vous, moi et 12 outres comme moi, ont pu étre dotés de lunettes avec des
vares stop-UV, adaptés a leurs vue. En effet, jusque Ia ces lunettes n'étalent équipées que de vemas certes anti-UV mais
dépourvus de foute comaction dioptique.... = B

- Nous tenons & remercler la rédactrice de cette letire qui se il t. Féll pour tes
compétences linguistiques LH |

10éme Congrés Méditerranéen d'Ophtalmologie

Les 25 — 26 - 27 Juin 2009, & I'hdtel SolAzur Hammamet, s'est fenu le
Xéme Congrés Méditeranéen d'Ophtalmologie.

Le programme étalt trés riche et varié. Maintes sujets ont été abordés
pendant ces joumées scientifiques ; nous citons la chirurgie réfractive, la
stabologie, l'othoptie, les glaucomes, la rétine chiugicale, ...

Un congrés qui a représenté une occasion exceptionnelle pour les
professionnels de Fophtaimologie de découvere de nouveautés
sclentifiques.

Nous félicitons les organisateurs du congrés pour cette réussite. m

Pr. Salda AYED
Presidente du congrés

Pr. Khalil ROMDHANE

Secretoire Géndrol

Premium Satin” Evolue

Premium 501In° avec Pad Free
Technology PFT:

Liberté et Confort

Lt et e e b b e |

3 ans aprés son lancement Premium Satin® évolue.
En effet, Laboratoires SVO lance & partir du 1% Aolt 2009 son
nouveau Premium Satin® avec une nouvelle couche de protection

sur le verre qui remplace la couche antiglissante franslucide et le
pad transparent. Cette couche nommée Pad Free Technology
permet & lopticlen de fravalller les vemes fraités premium satin
simplement normalemeant,

Les de cette PFT sont :

-la fransparence totale ce qui permet un contrdle aisé au fronto
-Adhérence parfaite des pad ordinalies ce qui évite Futilisation de
pad spécial et facilite le montage.

-Adhésion parfaite du marquage des veres progressifs.
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Le Xeroderma Pigmentosum

Dr.Mohamed Zghal,Dr Ingaf Mokhtar, Dr.Azza Bhoury

Senvice de dermatologie hpital Habib Thameur Tunis
Mohamed.zgholGms.in, www.xp-tunisie.ceg.in

Définition de la maladie

le xeroderma pigmentosum (XP) est une maladie
héréditaire handicapante caractérisée par une extréme
photosensibllité  cutanéo-oculaire grave assoclée parfols
& des troubles neurclogiques. Le diagnostic est clinique,
rnais il nécessite au début des investigations moléculalres.
Il repose sur I'apparition, dés les premiers mois de la vie
d'un énhéme persistont et d'une photophoble. Les
éphélides ou « macules pigmentosum » [spécifiques de
cette pathologie) sinstallent progressivernent et subissent
des remaniements constants aboutissant @ un aspect
spoikilodemie-like» caractérstique [barolage cutané).
Dés l'entance, les malades atteints de XP développent de
multiples tumeurs cutanées bénignes et malignes
responsables de lo défiguration du visoge et de la perte
de la vue.

«Stade de début : macules pigmentosum

«Stade évolutif : Tumeurs et destruction oculo-cutanée

On distingue 3 formes cliniques auxquelles comespondent
plusieurs formes génétiques. La précocité d'apparition
des carcinomes et des mélonomes ainsi que limportance
de leur nombre dépendent de la sévérité de la forme
clinique. Ces cancers cutanés conditionnent le pronostic
fonctionnel et vital de la maladie.

A I'échelle moléculaire, cette pathologie est caractérisée
par un défaut de réparation des lésions photo indultes au
niveau de I'ADN. La capacité de réparation de FADN par
le systéme «nuclectide excision repairs(NER) est mesurable
par des techniques d'autcradiographie; elle est exprimée
en terme dUDS sunscheduled DMNA-synthesiss. Ces
techniques permettent le diagnostic blologique précoce
et le diagnostic anténatal de la maladie.

Sept groupes génétiques de XP [classés de A & G) ont été
identifiés, en plus du XP variant. Les génes responsables
ainsi que les différentes mutations ont été  clonés et
localisés. La PCR a permis d'identifier le géne et le niveau
de mutation. Cefte technique permet de faire e
diognostic de la maladie et de reconnaitre les porteurs
sains. Elle est imporante dans la prévention et la
réduction du nombre de nouveau cas.

La prise en charge de cette pathologie est lourde et
onéreuse, elle nécessite une colloboration entre les
meédecins de différentes spécialités et les associations de
malodes. Elle est essentiellement préventive, elle repose
s le diagnostic précoce, une photoprotection
draconienne (préconisant une vie noctume), la détection
et le fraifernent de toutes les lésions susceptibles de se
fransformer en cancer. Le taitement du cancer cutané
au cours du XP rejoint celui du sujet normal.  La chinurgie,
la cryochiurgie et la chimiothérapie sont les plus utilisées.
Par contre la radiothérapie doit étre évitée & couse du
isque important de carcinomes radic induits sur ce
terrain. Les topiques anticancers et la thérapeutique
génétique sont de nouveaux moyens prometteurs dans
ramélioration de la qualité de vie de ces patients.

Le xeroderma pigmentosum est une maladie orpheling
rare dans le monde, relativerment fréquent en Afrique du
nord et certains pays du moyen orient en rapport avec le
taux élevé de la consanguinité.

En Tunisie on estime lo présence de 800 cas dont 338
suivis par Dr Zghal Mohamed. Souvent on frouve plusieurs
cas dans une méme famille.

C'est une maladie dramatique, qui engendre une
souffrance profonde au sein de la famille qui bouleverse
leur vie. L'enfont affeint souffre de so malodie, de
racceptation du sol, du rejet de rentourage, de difficultés

a.



scolaires, du mangue d'épanouissement et de lolsirs. Ainsi,
leur qualité de vie est entidrement détériorée.
L'amélioration de la qualité de vie de ces enfants, l'acceés
au traitement, le soutient des parents et la lufte pour la
réduction du nombre de nouveau cas sont les priortés de
notre association.

Le Xeroderma Pigmentosum
Diagnostic précoce

Le pronostic fonctionnel et vital de la maladie dépend de
lo précocité du diagnostic et de la ropidité de la prise en
charge.

Pendant l'enfance lo peou est encore fine et tés
perméable aux ultraviolets, les annexes ne sont pas encore
blen développées et les cellules souches de la peau sont
directernent exposées aux risques des UV. A ce stade, les
coups de solell sont néfastes pour 'enfant et exposent au
développement de tumeurs cutanées graves telles gue les
melanomes par exemple. Ces cancers apparaissent 20 &
40 ans plus tard chez le sujet normal, mals 1 & 5 ans aprés
exposition aux rayons solaires chez le sujet ofteint de
xeroderma plgmentosum,

Un enfant ofteint de XP (en parficuller celul de forme
génétique grave (groupe A, C. G) qui a regu des fortes
doses d'uliraviclets pendant la premiére enfance souffrira
énomément par la suite quelque soit la qualité de la prise
en charge adoptée. D'ol lmportance de reconnaitre et
de protéger précocement F'enfant atteint.

Un an de photoprotection adéquate pendant la premiére
enfance nous fait gogner au moins 10 ons de
ralentissement dans I'évolution de la maladie et un gain
important dans la qualité de vie.

Les premiéres manifestations sont ophtalmiques : une
photophoble , une Intolérance & la lumiére. L'enfant ferme
les yeux dés quon lopproche de la fenétre avec
apparition de lormolements chronigues sans couse
apparente.

La rougeur du visage (érythéme) se voit dés la premiére

@phtalmo

exposition oux royons soloires pour des exposifions
minimes (une balade de quelques minutes). Elle apparait
quelques heures oprés Fexposiion au soleil (12 & 24
heures) et persiste pendant plusieurs jours. Pour des
expositions prolongées des brllures de 2éme degré
peuvent sa voir,

Ne pas confondre cet énthéme persistont avec la
rougeur du visage qui peut se voir chez les bébés lors du
changement brutal de la température et qui dure
quelques minutes, ou bien l'éryihéme de l'atopie qui
s'occompaogne d'autres signes évocateurs.

Ces deux signes : [énthéme persistant et photophobie)
permettent d'évoquer le diognostic avant I'dge de 12
mois en particulier dans les familles & hsque ou dans les
pays ol la pathologie est fréquente.

A ce stade le diagnostic poumait étre confimé par
l'évaluation des copacités de réparation de FADN du
patient (UDS) ou bien par PCR (lorsque le géne et la
rmutation dans la famille sont déjd connus)

Le diagnostic peut étre posé devant Fapparition des
macules pigmentosum (fig1,2) (entre lage de 1 & 3 ans
selon lo forme génétigue et la qualté de la
photoprotection) sur les zones photoexposées. Elles sont
spécifiques de cefte pathologle.

Macules pigmentosurn spécifiques du XP : associant
taches pigmentées et taches dépigmentées, mal
limitées & différents stades de remaniement.

Q;



Le Xeroderma Pigmentosum en Tunisie

Le nombre exact d'enfants atteints de xeroderma pigrmentosum est inconnu.,
Il est estimé & plus de 800 cas. |l reste encore plusieurs familles atteintes non
identifiées et des patients qui n‘ont jamais consulté un semvice spécialisé.
Parmi les objectifs de I'assoclation, lo porticipation ou recensement des
malades afin de leur offrir de l'aide, de soulager les familles et de rédulre le
nombre de nouveau cas.

Cartographie
Nombres: 388

Avsgmin

| Patients sulvis par Dr Zghal M
& \ 1

2004 - 08 > 84.6

La concentration la plus élevée en  malades se voit surfout au Nord Quest
[dans ceraines localités ol sa fréquence dépasse le 1/100) et au Sud du
pays Id ol les mariages consanguins dépassent les 30%.

La plupart des enfants atteints sont issus de familles pauvres, démunies, peu
instruites. Les parents narivent pas & comprendre ni la maladie de leur
enfant ni les modalités préventives. Il est difficle de convaincre les parents
volre méme parfols des médecins que les rayons UV, non visibles, sont
responsables de la destruction de la peau et de l'opparition de cancers
cutanés. Les lésions sont d'outant plus graves sl ces malades  ne sont pas
rigoureusement sulvis dans un milleu protégé.

Lignorance des parents fait que maigré la présence de plusieurs tumeurs
cutanées, malgré la destruction de la peau et des yeux, lenfant continue &
vivie exposé aux rayons solaires tout au long de lo joumée sans aucune
photoprotection. Pour eux « c'est le destin »

Dans ces familles, le nombre de porfeurs des génes de la maladie est frés
élevé, Malgré le risque accru d'avoir des enfants atteints, des sujets & risque
confinuent & se marier entre eux et confient leur sort « au Bon Dieu ».
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La plus part des malades vivent dans
des « maisons dites arabes » (patio &
clel ouverf). lis sont frés exposés aux
rayons ullraviolels dans un pays déja
tés ensolellié.

Une coopération sociale et médicale
gimpose. Notre réussite dépend des
moyens, de la volonté de nos partenal-
res mals oussl de lo présence de
médecins  mofivés, compétents,
dévouss, sensibllisés qui acceptent de
saciifier une partie de leurs temps & ces
enfants et & ces familes pour leur
fournir les explications nécessaires et les
convaincre,

Nous avens devant nous un long
parcours 4 faire et des efforts @
accomplir pour changer la mentalité

et le portement de ces
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