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Witamy w pierwszym wydaniu newslettera Europejskiego Konsorcjum
STXBP1 (ESCO)! Cieszymy sie, ze mozemy sie z Tobg skontaktowac i podzieli¢
sie aktualnosciami na temat badan, wydarzen i historii spotecznoséci. Celem
dziatania ESCO jest rozwdj wiedzy i poprawa opieki nad osobami z zespotem
STXBP1, a ten kwartalny newsletter bedzie Cie informowat o naszych
najnowszych postepach, nadchodzgcych wydarzeniach i mozliwych sposobach
zaangazowania sie. Dziekujemy za udziat w naszej podrozy — nie mozemy sie
doczekac¢ wspotpracy, aby cos zmienic!

Cztonkowie ESCO w Antwerpii w Belgii na spotkaniu inauguracyjnym w lutym 2024 r.



Jak to sie wszystko zaczeto

Europejskie Konsorcjum STXBP1 (ESCO) zostato zatozone w 2021 r. przez
prof. Matthijsa Verhage z Vrije Universiteit Amsterdam i University Medical
Center Amsterdam (AUMC) oraz dr. Ganna Balagure ze szpitala Gaslini w
Genui. Razem z Andreg Soto Padillg, specjalistkg ds. rozwoju biznesu w
IAO/IXA Neuro, i Hannah Stamberger, neurologiem dorostych w Szpitalu
Uniwersyteckim w Antwerpii, tworzg zarzad ESCO. Ponadto ESCO jest

wspierane przez wybitnych badaczy i klinicystéw z catej Europy i Izraela.
Ich wizjg byto stworzenie sieci wspotpracy poswieconej rozwojowi badan i
gotowosci do badan klinicznych nad zaburzeniami zwigzanymi z STXBP1
(STXBP1-RD), rzadkimi schorzeniami neurorozwojowymi charakteryzujgcymi
sie opoznieniami rozwojowymi, niepetnosprawnoscig intelektualng i padaczka.

Waznym kamieniem milowym dla ESCO jest rozpoczecie szeroko zakrojonego,
ogolnoeuropejskiego badania historii naturalnej skupionego na STXBP1-RD.
Rozpoczynajac od 50 pacjentow w oSmiu krajach cztonkowskich — Holandii,
Hiszpanii, Belgii, Francji, Niemczech, Danii, |zraelu i Wioszech — badanie ma
na celu rekrutacje uczestnikdw w roznym wieku, zapewniajgc kompleksowg
reprezentacje populacji STXBP1 na réznych etapach zycia.

Dzieki tym wspdolnym wysitkom ESCO nadal poszerza wiedze na temat

STXBP1-RD, dazgc do poprawy zycia oséb dotknietych tymi rzadkimi
zaburzeniami.
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Wkroétce uruchomione bedzie:
badanie historii naturalnej i rejestr
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W kwietniu 2025 r. Europejskie Konsorcjum STXBP1 (ESCO) uruchomi badanie
historii naturalnej (NHS) i rejestr pacjentow w wielu osrodkach. Inicjatywa ta,
stanowi kluczowe krok w kierunku zrozumienia zaburzen zwigzanych z STXBP1
(STXBP1-RD) i jest przygotowaniem sie do przysztych badan klinicznych. NHS
rozpocznie roczng faze pilotazowg z udziatem okoto pieciu pacjentéw z kazdego
kraju ESCO, z planami rozszerzenia uczestnictwa w kolejnych latach. Lekarze w
osrodkach ESCO skontaktujg sie z rodzinami w sprawie zapisania sie do rejestru
i NHS po rozpoczeciu badania.

Badanie historii naturalnej ESCO (NHS)

NHS to ustrukturyzowane badanie naukowe majgce na celu sledzenie postepu
STXBP1-RD w czasie, pomagajace w identyfikacji punktéw koncowych badan
klinicznych i miar wynikéw. Po pierwszej wizycie w klinice uczestnicy bedg mieli
wizyty kontrolne co trzy miesigce.

Rejestr ESCO

Rejestr ESCO to platforma internetowa, na ktorej opiekunowie i lekarze
wprowadzajg informacje medyczne i rozwojowe dotyczace osoéb z STXBP1-RD.
Rejestr gromadzi zaréwno dane retrospektywne, jak i prospektywne, a badania
kontrolne przeprowadzane sg co 12 miesiecy. Po wyrazeniu zgody zarobwno
opiekun, jak i lekarz otrzymujg link do danych wejsciowych.

Dlaczego warto uczestniczy¢?

Dotaczajac do NHS lub rejestru, rodziny przyczyniajg sie do waznych badan,
ktore poprawiajg zrozumienie STXBP1-RD i pomagajg ksztattowac przyszie
badania kliniczne. Ostatecznym celem jest dostarczenie cennych informaciji na
temat postepu STXBP1-RD i ustalenie zewnetrznych danych kontrolnych na
potrzeby przysztych badan oceniajgcych potencjalne terapie modyfikujgce
przebieg choroby.

Wiecej informacji o NHS ESCO

Wiecej informaciji o rejestrze ESCO

Obejrzyj ten inspirujacy film STXBP1 Disorders (USA) na temat Natural History
Studies (angielski).


https://stxbp1eu.org/esco-natural-history-study/
https://stxbp1eu.org/esco-patient-registry/

Rodziny STXBP1 w Europie
podejmuja dziatania w ramach
Miesigca Chorob Rzadkich

W trakcie Miesigca Choréb Rzadkich 2025 organizacje rodzinne STXBP1 w
Europie zjednoczyly sie, aby zwiekszy¢ swiadomosc¢ i wesprzeé osoby zyjace z
zaburzeniami zwigzanymi z STXBP1. Od zbiérek funduszy prowadzonych przez
spotecznos¢ po kampanie informacyjne na duzg skale, ich wysitki przyniosg
trwaty efekt.


https://www.youtube.com/watch?v=Wkf6jmwiAYI
https://www.youtube.com/watch?v=Wkf6jmwiAYI
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™ Niemcy: Niemieckie Stowarzyszenie STXBP1 dotgczyto do Rare Diseases
Run 2025, najwiekszego internetowego biegu dla oséb z chorobami rzadkimi w
Europie. Pod hastem ,Bieganie czyni cie szczesliwym” wydarzenie zjednoczyto
uczestnikow z Niemiec, Austrii i Szwajcarii, aby podkresli¢ wyzwania, z jakimi
mierzg sie osoby z chorobami rzadkimi.

= Hiszpania: W Madrycie most Puerta de Las Rozas zostat pod$wietlony na
zielono z okazji Dnia Choréb Rzadkich. Ponadto przed meczem pitkarskim
pomiedzy Leganés C.F. i Getafe C.F. 2 marca, dwoje dzieci z chorobami rzadkimi
— jedno z zespotem STXBP1, a drugie z zespotem Duchenne'a — dokonato
honorowego otwarcia. Ta chwila uznania byfa transmitowana na zywo w telewizji i
radiu, zwiekszajgc swiadomos¢ w catej Hiszpanii.

= lzrael: Stowarzyszenie Rare Smile zorganizowato sprzedaz pomidorkow
koktajlowych, a caty zbior ze szklarni pochodzit od Seeds Technologies.
Wolontariusze wraz ze studentami z dwdch lokalnych szkét, sprzedali dwie tony
pomidorkéw koktajlowych i setki kilograméw papryki, a caty dochdd zostat
przeznaczony na wsparcie dziatania organizacji. Ponadto mtoda dziataczka
Neomi kontynuowata swojg tradycje, prowadzac sprzedaz wypiekdw i ciasteczek
— projekt, ktory rozpoczeta w wieku siedmiu lat — w celu zebrania funduszy na
rzecz Swiadomosci i badan nad STXBP1.

mwPolska: 5 marca Wiktor, polski przedstawiciel STXBP1, wygtosit fascynujacy
wyktad na temat synaptopatii, ze szczegdélnym uwzglednieniem STXBP1 i
SYNGAP1. Jego stuchaczami byli lekarze i studenci medycyny pragnacy
poszerzy¢ swojg wiedze. Podczas gdy Polska wyrdznia sie w réznych
dziedzinach medycyny, rzadkie choroby pozostajg w duzej mierze nieznane,



nawet w spotecznos$ci akademickiej. Wielu studentéw poczatkowo uwazato, ze te
schorzenia sg ,ultrarzadkie” — czyms, o czym musieli sie dowiedzie¢ tylko na
egzaminach, a nie w praktyce. Ta sesja odegrata kluczowg role w podnoszeniu
Swiadomosci, promowaniu odpowiedzialnosci spotecznej i rozpowszechnianiu
waznych informacji na temat STXBP1.

Te niesamowite inicjatywy pokazujg oddanie i jedno$¢ rodzin STXBP1 w catej
Europie, ktore wspotpracujg, aby zwiekszy¢é sSwiadomosé, zainspirowac zmiany i
wesprze¢ badania. ESCO jest gteboko wdzieczne za te wysitki i rosngca site
naszej spotecznosci! ¢

Europejski Szczyt STXBP1 2025 w
Heidelbergu w Niemczech

Z przyjemnoscig zapraszamy na 2. Europejski Szczyt STXBP1 i Okragty Stét
Badawczy w Heidelbergu w Niemczech!

Dzien Rodzinny odbedzie sie w sobote 11 pazdziernika 2025 r. i serdecznie
zapraszamy wszystkie dzieci i dorostych z STXBP1, a takze ich rodzicéw,
opiekunow i rodzenstwo. Ten dzien to okazja, aby dowiedzie¢ sie wiecej o
STXBP1, wzig¢ udziat w dyskusjach i nawigzac¢ kontakt z innymi rodzinami,
badaczami i klinicystami.

Rejestracja rodzin jest otwarta na zasadzie ,kto pierwszy, ten lepszy”. Udziat
bedzie bezptatny. Aby zapewnic udziat jak najwiekszej liczbie rodzin, prosimy o
ograniczenie liczby uczestnikdw na rodzine.



Wiecej informacji o szczycie i link do rejestracji (dostepny od 24 marca 2025 r.)
mozna znalez¢ na stronie stxbp1summit2025.eu.

Czekamy na to inspirujgce wydarzenie!

Zarejestruj sie tutaj
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The European STXBP1 Consortium
De Boelelaan 1100, 1081HZ, Amsterdam

Ta wiadomos$¢ e-mail zostata wystana na adres {{contact. EMAIL}}
Otrzymates te wiadomos¢ e-mail, poniewaz zapisates sie na nasz newsletter.
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