| Jouait dans le jardin, s’est mis a hurler

sait a réaliser sa différence. 11
a rapidement été plus raison-
nable et mir que les autres
enfants. Le plus difficile, c'est
quand il devait rester enfer-
mé alors qu’il voyait ses co-
pains jouer dehors. Parfois, il
regardait par la fenétre et
demandait a sortir, mais si
ous lui expliquions que
¢ €tait trop dangereus, il ne
'y aventurait pas. Lorsqu'’il
‘etait pas sir de lui, il de-
andait leur avis aux adultes

t leur faisait confiance. Car
malgré I'application d’écran
total, le danger persistait.
Quand il a eu 5 ans, nous

avons eu la joie de constater
que sa maladie s’était stabi-
lisée. Nous savions néan-
moins qu'’il fallait continuer
a le protéger des ultraviolets.
Nous lui avons trouvé une
marque de vétements filtrant
99 % des UV, qui s’est révé-
Iée inefficace. La seule pro-
tection lors de ses sorties
consistait a porter des pan-
talons épais, des pulls et tee-
shirts a manches longues et
des gants. Quand nous allions
chez le médecin ou faire des
courses, nous garions tou-
jours la voiture le plus pres
possible de I'endroit en ques-

UV, fait le clown
entouré de sa
sceur Jaimie et de
ses-parents..:

tion. Et comme le risque de
briilure existait également
pendant les trajets, nous
avons €quipé notre véhicule
de vitres teintées.

Pour le Noél de ses 9 ans,
Jonathan recut son
plus beau cadeau : des
vétements de la Nasa

Ceest seulement I'année der-
niére que sa vie a réellement
changé. Notre fille fut infor-
mée par I'un des ses profes-
seurs de I'existence de véte-
ments spéciaux fabriqués par
la Nasa qui protégaient a

100 % des ultraviolets. Nous
nous sommes renseignés et
avons inscrit Jonathan sur la
liste d’attente. En effet, ces
vétements étant faits sur
mesure, il fallait patienter
quelques mois. Trois jours
avant No€l 1998, nous avons
€té contactés par un repré-
sentant de la Nasa. Les véte-
ments de Jonathan étaient
préts. Nous avions mis de
coté les 15 000 F nécessaires
pour les payer mais n’en
avons pas eu besoin car un
Country Club local nous en
a fait don. Ce soir-13, nous
avons réveillé Jonathan.

C’était le cadeau dont il ré-
vait le plus. Sur sa liste de
Noél, il avait écrit : “Cher
Pere Noél, voici ma liste : en
premier, des vétements de
la Nasa pour que je puisse
aller dehors faire du vélo et
jouer avec mes amis...”
C’était le Noél de ses 9 ans et
son veeu fut exaucé. Ces
veétements lui ont rendu son
enfance. Avant, nous faisions
du vélo en famille dans un
grand parc ombragé et nous
avions tous appris a repérer
et a éviter les rayons du
soleil. Grace a ces vétements,
Jonathan peut enfin
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Témoignage

L a lumier

Jonathan, 10 ans, ne peutpas  /
jouer dehors comme tous les |
enfants. Atteint d’'une maladie

génétique incurable, seuls

ses habits et la nuit le protegent

des rayons cruels du solell.

otre fils Jonathan
est atteint d’une
maladie génétique
trés rare appelée
EPP (erythropoie-
tic protoporphy-
ria). 300 cas ont été
diagnostiqués aux
Etats-Unis a ce
jour. A sa naissan-
ce, il était porteur d’un géne
qui a muté, c’est-a-dire qu'il
a développé cette maladie
alors que nous n’en sommes
pas porteurs. Aucun des
médecins que nous avons
consultés n’a pu nous don-
ner d’explication. Notre fille
ainée, Jaimie, qui a 13 ans,
est en parfaite santé. Les
symptomes de cette maladie
sont similaires a une autre
affection génétique appelée
XP (xeroderma pigmento-
sum). Les enfants atteints
d’XP et ’EPP ne doivent ja-
mais étre exposés a la lumie-
re du jour, les rayons du soleil
étant extrémement nocifs,
voire fatals. Leur peau se
boursoufle, brilant parfois
au troisieme degré, et leur
souffrance est insoutenable.
Ni nous, ni les médecins,
n’avons décelé immédiate-
ment la maladie de Jona-
than..Pourtant, lorsqu’ll était
agé de 6 mois, nous avons
remarqué qu’il devenait irri-
table, nerveux, quand nous
le promenions dehors. Il se
mettait a crier, s’agitait dans
tous les sens, se grattait le
visage et s’apaisait des que
nous rentrions a la maison.
Nous avons d’abord pensé
qu’il faisait une allergie au
soleil, et 'avons signalé a son
pédiatre qui nous a répondu
qu’un petit blond aux yeux
bleus avait la peau tres sen-
sible. Comme a I’époque il
n’avait ni rougeurs ni bou-
tons, nous ne nous sommes
pas inquiétés outre mesure,
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pensant que ¢a lui passerait
en grandissant.

Mais un épisode nous a ter-
rifiés. Jonathan, alors 4gé de
18 mois, jouait dans notre
jardin avec son lapin quand
brusquement, il s’est mis a
hurler et a se gratter le visa-
ge incessamment, comme il
avait été brlilé par de I'huile
bouillante. Il sanglotait et
disait que ¢a lui faisait trés
mal. Pourtant, il n’était ni
rouge, ni enflé. Nous I'avons
fait rentrer et avons appli-
qué des compresses fraiches
sur son visage pour I'apaiser.
De plus en plus persuadés
qu’il était sujet a des intolé-
rances solaires, nous avons
consulté un dermatologue
qui nous 1'a confirmé, sans
prescrire pour autant d’exa-
men complémentaire. Nous
avons donc pris I’habitude
de le badigeonner de la téte
aux pieds avec de I'écran to-
tal pour 'emmener en prome-
nade uniquement par temps
couvert. Mais malgré toutes
ces précautions, il a été gra-
vement briilé. Au cours d’une
sortie, son visage a tellement
enflé que ses yeux ne pou-
vaient plus s’ouvrir. Nous
sommes rentrés aussitot et
avons barricadé la maison,
stores et rideaux baissés,
pour rafraichir et assombrir
les pieces au plus vite. Nous
avons téléphoné au médecin
qui nous a dit de 'amener a
son cabinet mais nous avions
peur de ressortir avec lui,
c’était trop risqué. Alors
nous I’avons soigné comme
nous avons pu avec des mé-
dicaments contre les aller-
gies, des pommades, des
antalgiques. Quelques heu-
res plus tard, il allait beau-
coup mieux et le soir venu, il
a enfin pu ouvrir les yeux.
ATége de 2 ans, il a dii subir
une intervention chirurgica-
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le car il avait une insuffisan-
ce respiratoire. Avant son
opération, nous avons parlé
a Péquipe médicale de son
allergie en décrivant les
symptomes. Les médecins
nous ont écoutés attentive-
ment et aprés lui avoir fait
une série de prises de sang
et de tests, nous ont annon-
cé une semaine plus tard

ue notre bébé était atteint

'EPP et qu'il n'y avait au-
cun traitement. Pour nous,
ce diagnostic a été a la fois
une immense angoisse et un
soulagement. Nous savions
enfin pourquoi notre fils
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- cette panoplie, les
enfants victimes
d’EEP subissent

des bralures qui leur
détruisent la peau

et les yeux.

,A 18 mois, Jonathan

pleurait au moindre rayon
de soleil. Les médecins nous
ont prévenus de I’évolution
possible : la maladie pouvait
empirer jusqu’a ses 5 ans,
sinon, elle se stabiliserait. Le
seul remede : le protéger le
plus possible des ultraviolets.

Le plus dur, c’était de
ne pas pouvoir rejoindre
ses copains dehors

Nous avons tout fait pour lui
éviter des complications. I
ne sortait jamais sans avoir
été enduit d’écran total, et
seulement au coucher du

soleil ou les jours de mau
vais temps. Pourtant, il a
quand méme été bralé une
fois de plus. Un jour d’hiver
sombre ol nous pension
qu’il ne serait pas en danger,
nous l'avons laissé jouer
dans la neige. Soudain, il est
devenu tout rouge, et de gra-
ves briilures ont marqué son
visage et ses mains. Nous
n’avons jamais eu besoin
d’expliquer sa maladie
notre fils. Tout petit, il écou-
tait les conversations des
médecins. Il avait la com-
préhension d'un gamin de
son age mais cela lui suffi-



pédaler au soleil et par-
ticiper aux sorties scolaires.
En hiver, il ne les porte pas
en permanence. Pour des
sorties tres breves, comme
aller de la maison au bus sco-
laire puis du bus en classe,
les jeans sont assez protec-
teurs. Mais au printemps et
en été. il enfile ses vétements
spéciaux tous les jours. Ses
copains ont toujours été mer-
veilleux avec lui. Quand Jona-
than n’avait pas sa combi-
naison, ils se contentaient de
jouer a I'intérieur avec lui.
Bien siir, quand il a eu ses
vétements, il s’est empressé
de leur faire partager sa joie
et ils ont couru dehors pour
se défouler ensemble.

Sundown Camp,
c’est 'occasion de se
soutenir, de se
donner des conseils

L’an dernier, nous avons
appris I'existence d’une colo-
nie de vacances pour enfants
atteints de XP. Nous y avons
passé une semaine en été et
y retournons cette année. Au
Sundown Camp (camp du
soleil couchant), les enfants
jouent pendant la journée
dans une grande piece sans
lumiére directe, a 'intérieur
d’une église. Puis, le soir,
vers 19 h, un bus les emme-
ne en excursion. Jusqu'a S h
du matin, ils menent une vie
d’enfants normaux, gamba-
dant en plein air, sans avoir
aenfiler des vétements spé-
ciaux ou mettre des lunettes
noires. Au programme : vol-
ley-ball, base-ball, feu de
camp, balades en poney et
autorisations pour visiter des
musées la nuit. Les parents
viennent pour accompagner
leurs enfants et pour rencon-
trer d’autres personnes dans
le méme cas, se soutenir et se
donner des conseils. Jona-
than et Jaimie y ont des amis.
Elle a sympathisé avec des
freres et sceurs d’enfants
atteints de XP. Car pour Jai-
mie, la vie n’a pas toujours
été simple. Nous avons di
souvent la confier a des pro-
ches quand nous accompa-
gnions a ['hopital Jonathan
qui a toujours eu une santé
fragile : opération des oreil-
les due a des infections répé-
tées, problemes urologiques...
Les médecins ne savent pas
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Nous avons
trouve une color_ue de
vacances de nuit«

si ces complications sont liées
ounon a sa maladie. Une des
conséquences certaines a été
une atteinte hépatique. A ce
jour, il n’existe pas de trai-
tement. Mais Jonathan gar-
de une nature optimiste et
son attitude reste positive. Il
ne s’est jamais renfermé sur
lui-méme. I croit en Dieu,
celaI'aide dans les moments
difficiles. Il dit que plus tard,
il sera chercheur pour trou-
ver des remedes aux mala-
dies incurables. Si nous avons
accepté de parler dans la
presse, ¢’est pour renseigner
des parents qui seraient dans
notre cas. Pendant des années,
nous avons manqué d’infor-
mations, alors aujourd’hui,
si nous pouvions aider, don-
ner quelques “trucs”, ren-
seigner ne serait-ce qu’une
seule de ces familles, nous
en serions heureux. » m
Propos recueillis par
Sofia Martin d’apres I'en-
quéte d’Alex Kershaw/

Growbag agency

Jonathan ne
peut pas mettre
le nez dehors
sans reveétir sa
combinaison.
Sa mere l'aide,
veillant a mas-
quer chaque
centimetre car-
ré de peau.
Pantalon, blou-
son, gants et
cagoule ont été

~ spécialement

- congus pour
les spationau-
tes. D'ol leur

Docteur Alain Sarasin

Une fois le so-
leil couché, la
vie commence
pour les enfants
XP. Venus du
§ monde entier,
ils se retrouvent
tous lesansau
 camp Sundown,
dans l'est des
- Etats-Unis. Vers
19 h, un bus les

ils font du sport
etse baladent. -

Directeur de re-
cherches au CNRS
de Villejuif

Femme Actuelle :
Quelles sont les mani-
festations et les évolu-
tions des maladies tel-
les que le Xeroderma
pigmentosum (XP) ?

Dr Alain Sarasin :
Le Xeroderma pigmen-
tosum est une maladie
génétique qui se ma-
nifeste des le plus jeu-
ne age par une hyper-
sensibilité de I'épider-
me aux ultraviolets.
Dehors, le bébé attra-
pe des coups de soleil
méme en plein mois de
décembre. Les enfants
atteints de XP n’ont
pas de systeme de ré-
paration, et de ce fait,
accumulent les lésions
(coups de soleils, dou-
leurs et brilures tres

“La consanguinité est une des causes majeures de
cette maladie qui peut surgir a la 5° ou 6° génération”

graves). Certains ont
méme été brllés par
de simples lampes de
bureaux ou halogénes.
Lerisque majeurestde
développer un cancer
delapeaudesl’agede
4 ou 5 ans. Si on n'ex-
pose pas ces enfants
alalumiere,iln’y apas
de danger, mais c’est
difficile pour des ma-
lades vivant dans des
pays trés ensoleillés.
Chez les enfants at-
teints de XP, I'espé-
rance moyenne de vie
estde 10a15ans mais
cela dépend de la gra-
vité des symptomes.

F. A. : En France,
combien d’enfants sont
touchés par le XP ?

Dr. A. S. : cinquan-
te a cent personnes.
Certains pays comme
le Japon, I'Egypte et
toute I'Afrique du Nord
ont les taux les plus
élevés, dont mille cas
en Tunisie. L'une des

causes majeures : la
consanguinité. Cela
peut se produire ala 5°
ou 6° génération. Pour
qu’'un XP survienne, il
faut que chacun des
parents transmettent
un gene a leur bébé,
gene qui est muté et
qui va développer la
maladie. En France, la
probabilité est extré-
mement rare, de unsur
un million.

F. A. : Cette maladie
est-elle considérée
comme incurable ?

Dr. A. S. : Al'heure
actuelle, oui. Le seul
traitement est d’éviter
aumaximum les expo-
sitions aux ultraviolets.
On peut aussi prescri-
re des médicaments
comme des dérivés
d’acides rétinoiques, le
risque étant qu’a l'ar-
rét, I'état du malade
empire, favorisant I'ap-
parition d’'un cancer.
On a un projet de thé-

rapie genique, l'idée
étant de prendre les
cellules de ces mala-
des et d'y introduire le
gene normal qui est
déficient chez eux. Un
peu comme on proce-
de pourles grands br(i-
lés chez lesquels on
pratique une biopsie
de la peau, puis une
mise en culture des
cellules. Enunmois, le
lambeau de peau est
reconstitué. La difficul-
té chez les malades
atteints de XP, c'est
qu’on est obligé d'in-
tégrer le géne normal
dans des cellules qui
sont déja en difficulte.
D’ici trois a cing ans,
on pense étre capable
de fabriquer des cel-
lules normales et de la
peau normale. La re-
cherche dans ce do-
maine est importante
car cette maladie nous
aide a comprendre le
cancer en genéral, no-
tamment chez des

gens sains qui déve-
loppent un cancer de
la peau vers 50 ans.

F.A.: Commentdes
parents peuvent-ils fai-
re établir un diagnos-
tic de cette maladie ?

Dr. A. S. : Le dia-
gnostic n’est pas facile
car cette maladie n’est
pas trés répandue. On
ladétecte dans les ser-
vices de dermatologie
hospitaliers, par des
examens et tests clini-
ques mais il faut aussi
établir un diagnostic
moléculaire pour définir
le géne quidonne nais-
sance alamaladie. »m

Adresses :

- Institut de recherche sur le
cancer du CNRS de Villejuif,
7, rue Guy-Mocquet 94801
Villejuif.

- Xeroderma Pigmentosum
Society Inc, PO Box 4759,
Poughkeepsie NY 12602
USA.

- Renseignements surle Sun-
down camp, Xps@xps.org

- Penny et John Pierce : pen-
ny63@penn.com
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