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Vitajte v prvom vydani bulletinu Eurépskeho konzorcia STXBP1 (ESCO)!
TeSime sa, Ze sa s vami mdzeme spojit' a podelit’ sa o aktualne informacie o
vyskume, podujatiach a pribehoch komunity. ESCO sa venuje rozsSirovaniu
poznatkov a zlepSovaniu starostlivosti 0 osoby so syndromom STXBP1 a tento
StvrtroCny bulletin vas bude informovat 0 naSom najnovSom pokroku,
nadchadzajucich podujatiach a spésoboch, ako sa zapoijit. Dakujeme, Ze ste sa
stali suCastou naSej cesty — teSime sa na spolocnu pracu na zmene!

Clenovia ESCO v belgickych Antverpach na Gvodnom stretnuti vo februari 2024.



Ako sa to vsetko zacalo

Eurdpske konzorcium STXBP1 (ESCO) zalozili v roku 2021 prof. Matthijs
Verhage z Vrije Universiteit Amsterdam a University Medical Center Amsterdam
(AUMC) a dr. Ganna Balagura z nemocnice Gaslini v Janove. Spolu s Andreou
Soto Padillovou, vyvojarkou obchodu v IAO/IXA Neuro, a Hannah
Stambergerovou, neurologi¢kou pre dospelych z Univerzitnej nemocnice v
Antverpach, tvoria vykonnu radu ESCO. Okrem toho sa na ¢innosti ESCO
podielaju vynikajuci vyskumnici a lekari z celej Eurépy a lzraela. Ich viziou
bolo vytvorit siet spoluprace zameranu na pokrok vo vyskume a pripravenost na
klinické skusky poruch suvisiacich s STXBP1 (STXBP1-RD), zriedkavych
neurovyvinovych ochoreni charakterizovanych oneskorenim vyvoja, mentalnym
postihnutim a epilepsiou.

Vyznamnym mifnikom pre ESCO je spustenie rozsiahlej celoeurdpskej
prirodovednej $tudie zameranej na STXBP1-RD. Studia zagina s 50 pacientmi v
dsmich &lenskych krajinach — Holandsku, Spanielsku, Belgicku, Franctzsku,
Nemecku, Dansku, Izraeli a Taliansku — a jej ciefom je nabor u€astnikov v
réznom veku, ¢im sa zabezpeli komplexné zastupenie populacie STXBP1 v
réznych fazach zZivota.

Prostrednictvom tohto spolo¢ného usilia ESCO pokracuje v zlepSovani

poznatkov o STXBP1-RD a snazi sa zlepsit zZivot [udi postihnutych tymito
zriedkavymi poruchami.
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Coskoro sa zaéne: ESCO
prirodovedna studia & registracia

Pozadie
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V aprili 2025 spusti Eurépske konzorcium STXBP1 (ESCO) svoju prirodovednu
Studiu (NHS) a registraciu pacientov na viacerych miestach. Tieto iniciativy su
kfu€ovymi krokmi k pochopeniu poruch suvisiacich s STXBP1 (STXBP1-RD) a k
priprave buducich klinickych skusok. NHS sa za¢ne jednoro¢nou pilotnou fazou,
do ktorej sa zapoji priblizne pat’ pacientov z kazdej krajiny ESCO, pricom v
nasledujucich rokoch sa planuje rozsirit u€ast. Lekari na pracoviskach ESCO
budu oslovovat rodiny s ponukou na registraciu do registra a NHS po zacati
Studie.

Prirodovedna studia ESCO (NHS)
NHS je Strukturovana vyskumna Studia ur€ena na sledovanie vyvoja STXBP1-RD
v priebehu €asu, ktora pomaha identifikovat koncové body klinického skusania a
vysledné ukazovatele. Po uvodnej navsteve kliniky budu ucastnici absolvovat
kontrolné vySetrenia kazdé tri mesiace.

Registracia ESCO
Registracia ESCO je online platforma, do ktorej opatrovatelia a lekari zadavaju
zdravotné a vyvojové informacie o osobach s STXBP1-RD. V registracii sa
zhromazduju retrospektivne aj prospektivne udaje, pricom kazdych 12 mesiacov
sa vykonavaju kontrolné prieskumy. Po udeleni suhlasu opatrovatel aj lekar
dostanu odkaz na zadavanie udajov.

Preco sa zucastnit’?
Zapojenim sa do NHS alebo registracie rodiny prispievaju k délezitému vyskumu,
ktory zlepSuje pochopenie STXBP1-RD a pomaha formovat’ buduce klinické
skusky. Kone¢nym ciefom je poskytnut cenné poznatky o progresii STXBP1-RD a
vytvorit externé kontrolné udaje pre buduce Studie hodnotiace potencialne terapie
modifikujuce ochorenie.

Viac informacii o ESCO NHS

Viac informacii o registracii ESCO

Pozrite si toto video od spolo€nosti STXBP1 Disorders (USA) o prirodovednej
studii (v anglictine).


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

Rodiny s ochorenim STXBP1 v celej
Eurépe prijimaju opatrenia v ramci
Mesiaca zriedkavych chorob

Pocas Mesiaca zriedkavych choréb 2025 sa organizacie rodin STXBP1 v celej
Eurdpe spoijili, aby zvysili povedomie a podporili tych, ktori zZiju s poruchami
suvisiacimi s STXBP1. Ich usilie malo trvaly vplyv — od komunitnych zbierok az po
rozsiahle informacné kampane.


https://www.youtube.com/watch?v=Wkf6jmwiAYI
https://www.youtube.com/watch?v=Wkf6jmwiAYI
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™ Nemecko: Nemecka asociacia pre STXBP1 sa pripojila k Rare Diseases Run
2025, najvacsiemu online behu pre zriedkavé choroby v Eurépe. Pod mottom
.Beh ta robi stastnym® podujatie spojilo u€astnikov z Nemecka, Rakuska a
Svajgiarska, aby poukazalo na vyzvy, ktorym &elia [udia so zriedkavymi
chorobami.

== Spanielsko: V Madride bol most Puerta de Las Rozas osvetleny na zeleno pri
prilezitosti Dna zriedkavych choréb. Navyse pred zapasom profesionalneho
futbalu medzi Leganés C.F. a Getafe C.F., dve deti so zriedkavymi chorobami —
jedno so syndromom STXBP1 a druhé s Duchennovym syndrémom — vykonali
Cestny vykop. Tento moment uznania bol vysielany nazivo v televizii a radiu, ¢im
sa zvysilo povedomie v celom Spanielsku.

= |zrael: Zdruzenie Rare Smile zorganizovalo predaj cherry paradajok s plnou
urodou v skleniku, ktoru darovala spolo¢nost Seeds Technologies. Dobrovolnici
spolu so Studentmi z dvoch miestne Skoly, predali dve tony cherry paradajok a
stovky kilogramov paprik, priCom cely vytazok podporil poslanie organizacie.
Okrem toho mlada advokatka Neomi pokraCovala vo svojej uprimnej tradicii a
viedla predaj pecCenia a kolacikov — projekt, ktory zacala vo veku siedmich rokov —
s cielom ziskat' finan¢né prostriedky na povedomie a vyskum STXBP1.

mwPOlsko: 5. marca predniesol Wiktor, pol'sky zastupca pre STXBP1, presvedcCivu
prednasku o synaptopatiach s osobitnym zameranim na STXBP1 a SYNGAP1.
Jeho publikom boli lekari a Studenti mediciny tuziaci po rozSirovani svojich
vedomosti. Zatial o Polsko vynika v réznych medicinskych oblastiach, zriedkavé
choroby zostavaju velkou neznamou, dokonca aj v ramci akademickej obce.
Mnoho Studentov spociatku verilo, Ze tieto podmienky su ,ultra-vzacne® — nie€o, o



¢om sa potrebovali naucit iba na skusky, nie na prax v realnom svete. Toto
stretnutie zohralo kfu€ovu ulohu pri zvySovani povedomia, podpore socialnej
zodpovednosti a Sireni zivotne ddlezitych informacii o STXBP1.

Tieto neuveritelné iniciativy su ukazkou odhodlania a jednoty rodin STXBP1 v
celej Eurdpe, ktoré spolupracuju na zvySovani povedomia, inSpiruju k zmenam a

podporuju vyskum. ESCO je hiboko vdacné za toto usilie a rastucu silu nasej
komunity! §

Eurépsky samit STXBP1 2025 v
Heidelbergu, Nemecko

S poteSenim vas pozyvame na 2. eurdpsky samit STXBP1 a okruhly stol o
vyskume v Heidelbergu v Nemeckul!

Den rodiny sa uskutoCni v sobotu 11. oktdbra 2025 a srdeCne na nom vitame
vSetky deti a dospelych so STXBP1, ako aj ich rodiov, opatrovatelov a
surodencov. Tento den vam poskytne prilezitost dozvediet sa viac o STXBP1,
zapojit sa do diskusii a nadviazat' kontakty s inymi rodinami, vyskumnikmi a
lekarmi.

Registracia rodin je otvorena podla poradia prihlasenych. Ugast bude bezplatna.
Aby sme zabezpecili uCast’ o najvacsieho poctu rodin, prosime vas o
obmedzenie poctu u€astnikov na jednu rodinu.



Viac informacii o samite a odkaz na registraciu (k dispozicii od 24. marca 2025)
najdete na stranke stxbp1summit2025.eu.

TeSime sa na inSpirativne podujatie!

Registracia tu
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