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Velkommen

September er altid en saerlig maned for STXBP1-feellesskabet, fordi det er
STXBP1 Awareness Month — og i ar var ingen undtagelse! Over hele Europa er
familier, venner og stetter gdet sammen om Move to Cure Europe, hvor de har
gennemfgrt stafetter (“estafetter”) i deres egne lande for at skabe
opmaerksomhed og samle midler ind til STXBP1-forskning. Fra gature og
cykelture til kreative lokale arrangementer — hver indsats har bragt os teettere
sammen og teettere pa en fremtid med bedre behandlinger og resultater for
vores bgrn.

@ Huvis du ansker at donere til STXBP1-forskning, kan du gare det via dette
link. Hvert bidrag hjeelper os med at fremme forskningen og stgtte vores

feellesskab.
DONER TIL STXBP1-FORSKNING |
EUROPA

Meddelelser & Begivenheder

STXBP1 Awareness Month



https://stxbp1eu.org/donate/

| september viste vores feellesskab virkelig, hvad det vil sige at bevaege sig
sammen for en kur! Familier over hele Europa har slaet sig sammen for at
skabe opmeerksomhed, indsamle penge og fejre styrken i STXBP1-
feellesskabet.

== Holland

Familier og venner gennemfarte et imponerende stafetlab, der strakte sig over
300 kilometer — fra den ene ende af landet til den anden! De forskellige etaper
kulminerede i en 5 kilometers gatur gennem Amsterdamse Bos, hvor familier fra
hele Holland deltog. Sammen indsamlede de over 14.000 € til STXBP1-
forskning. Alene Team Myrthe samlede 7.000 € — et inspirerende eksempel pa
feellesskabets styrke!

Se videoen fra den hollandske estafette!

Klik her

Familier i Holland har ogsa startet Oudervereniging STXBP1 (STXBP1-
foreeldreforening). Laes mere pa deres hjemmeside.

Spanien
Fra Moron de la Frontera til Navas del Madrofio — forbi Magic Island, Alhaurin

de la Torre, Orcera, Isla de Arousa, Oropesa del Mar og mange andre steder —
bar spanske familier en symbolsk fakkel af hab gennem landet.

Spanien satte sig et mal om at samle 5.000 € til STXBP1-forskning! Donér her
for at hjeelpe dem i mal. §

Donér her


https://stxbp1eu.org/dutch-families-raise-e14159-for-stxbp1-research-with-nationwide-relay/
https://stxbp1.nl/
https://donate.stripe.com/00w7sL00kevn3ALgmq7N60u

™ Tyskland

| Tyskland deltog mange familier i den europeeiske stafet — de Igb, cyklede,
rullede og delte videoer, som blev en del af den feelles europaeiske historie.
Deres mal var tydelige: at skabe opmaerksomhed om STXBP1, forbinde familier
og lokalsamfund og sende et steerkt habets budskab gennem Europa.

@ Og der er mere pa ve;...
Familier i andre ESCO-lande har ogsa deltaget, og vi gleeder os til at dele endnu
flere hgjdepunkter i de kommende uger.

Disse indsatser er mere end bare begivenheder — de er en erkleering. Vi er
forenede, beslutsomme og beveeger os mod en bedre fremtid for alle, der lever
med STXBP1-relaterede lidelser. Vi ser frem til at dele den fulde virkning af
disse aktiviteter ved det europaeiske STXBP1-topmade i Heidelberg i oktober!

Europaisk STXBP1-topmgde og forskningsrundbord
Det europaeiske STXBP1-topmgde neermer sig! Denne szerlige begivenhed
samler forskere, klinikere og familier fra hele Europa og videre — forenet af et
feelles mal: at fremme forskningen og forbedre fremtiden for dem, der lever med
STXBP1-relaterede lidelser.

Hojdepunkter:
¢ Forskningsrundbord (8.—10. oktober): Fgrende forskere og klinikere vil
preesentere de nyeste fremskridt i STXBP1-forskningen. Praesentationerne
vil blive optaget og gjort tilgaengelige for alle efter arrangementet.
o Familiedag (11. oktober): Familier far mulighed for at mgdes, dele
erfaringer og hgre direkte fra eksperter. Arrangementet bliver live-
streamet, sa alle kan deltage, uanset hvor de befinder sig.



Vi gleeder os til de samtaler, forbindelser og nye idéer, der vil opsta i disse dage
— og til at dele resultaterne med jer alle.

Heidelberger STXBP1-topmgde

At stotte familier gennem viden
Dette efterar lancerer STXBP1 lItalia en foreeldreserie af workshops om
rettighederne for omsorgspersoner og mennesker med handicap. | samarbejde
med ANFFAS Nazionale, en ledende italiensk organisation for
handicaprettigheder, vil kurset deekke emner som familie-statteplaner,
skoleinklusion, overgangen til voksenlivet og omsorgspersoners rettigheder pa
arbejdspladsen.

Selvom sessionerne afholdes pa italiensk, kan modellen tilpasses af foreninger i
andre lande. Ved at starte med en simpel undersggelse af familiers behov og
samarbejde med juridiske eksperter har det italienske team skabt et program,
der er fleksibelt, praktisk og kan gentages.

Vi deler dette initiativ som inspiration og haber, at det vil saette gang i lignende
diskussioner i andre feellesskaber i Europa.

Foraeldrepanel om mulige fremtidige STXBP1-terapier
Den 8. april organiserede det hollandske projekt BRAINmodel et foreeldrepanel
om mulige fremtidige genterapier for STXBP1-relaterede lidelser (STXBP1-RD).
Formalet var at udforske de europeeiske foraeldres perspektiver pa potentielle
fremtidige genterapier. Foreeldre fra syv europeeiske lande deltog i denne online-
dialog.

Mgadet blev organiseret af forskere fra Erasmus Medical Center i Rotterdam som
en del af projektet BRAINmodel. Pa nuvaerende tidspunkt er
behandlingsmulighederne for barn med STXBP1-RD begraensede. Men flere
forskergrupper verden over undersgger RNA- og DNA-terapier, der retter sig
mod de underliggende arsager til lidelsen. Nogle af disse terapier kan blive
testet i kliniske forsgg i de kommende ar, men de fleste befinder sig stadig pa et
meget tidligt forskningsstadie. Pa dette tidspunkt er indsigt i familiernes etiske
perspektiver vigtig for at hjeelpe med at styre forskningen i retninger, der
stemmer overens med deres behov, hab og bekymringer. Laes mere... (engelsk)


https://stxbp1summit2025.eu/
https://brainmodel.nl/
https://stxbp1eu.org/parent-panel-meeting-on-potential-future-stxbp1-therapies/

Vores europaiske STXBP1-
feellesskab

| dette afsnit fremhaever vi medlemmer af vores europaeiske STXBP1-fallesskab
— familier, klinikere og fortalere — hvis stemmer og indsats inspirerer og styrker os
alle.




Mgad Herman, 6 ar, Norge

Herman er en aktiv og glad dreng, der lyser ethvert rum op med sit smil. Han
elsker at hoppe pa trampolin, Igbe efter nogen i en leg, puste saebebobler, plaske
med vand og lege titte-bah. Fjollede lyde far ham altid til at grine.

Herman fik sin STXBP1-diagnose tre uger efter sin toars fadselsdag. Det var
meget sveert for familien at acceptere diagnosen og dens alvor — og det er stadig
en lgbende proces. Men at finde glaede i de sma ting, fejre alt, hvad Herman kan,
og forbinde sig med andre foraeldre i STXBP1-faellesskabet har gjort hele
forskellen.

Man sagde til familien, at han maske aldrig ville kunne sidde, ga eller tale — men
Herman har bevist, at han er en kaemper. | dag lgber han, hopper pa trampolin og
siger stolt “mor” og “far” — milepeele, der fylder familien med stolthed.

Besked fra Hermans familie til faellesskabet:

“Det er ekstremt hardt falelsesmeessigt i starten, men gjeblikke af gleede og latter
vil komme. Du vil vaere stolt af dit barns fremskridt og vide, hvor hardt de har
arbejdet for det. Du vil ogsa indse, hvor komplicerede mange ting, vi tager for

givet, egentlig er — og du vil beundre deres beslutsomhed.”

Mgad Kim Thalwitzer,
Universitetshospitalet Heidelberg

Kim Thalwitzer blev forst fascineret af
STXBP1 under sin ph.d.-forskning
under vejledning af Steffen Syrbe,
hvor hun studerede genotype-
faenotype-korrelationer i lidelsen. For
at uddybe sin viden tilbragte hun et
forskningsophold i Ingo Helbigs
gruppe pa CHOP, hvor hun fortsatte
den kliniske forskning og, vigtigst af
alt, mgdte mange familier i
klinikkerne.

| dag afslutter hun sin paediatriske speciallaegeuddannelse pa
Universitetshospitalet Heidelberg med malet om at specialisere sig i paediatrisk
neurologi. Samtidig er hun en del af Heidelberg-teamet, der koordinerer ESCO’s
Natural History Study, og hun er begejstret over at bidrage til et stort, europaeisk
samarbejdsprojekt.



Thalwitzer papeger, at en af de stgrste udfordringer ved STXBP1 er den store
variation — mens bgrn deler nogle treek, er hvert barn ogsa bemaerkelsesveerdigt
forskelligt. Det ggr forskningen saerlig kompleks, men ogsa dybt meningsfuld.

‘Jeg haber, at familier faler sig styrkede, idet de ved, at deres deltagelse virkelig
gor en forskel. Uanset om det er gennem at dele data, deltage i studie-besag
eller skabe opmeerksomhed i feellesskabet — hver indsats teeller. Jeg haber
ogsa, at familier far gavn af den lgbende udveksling af information med klinikere
og forskere. Deltagelse i langtidsstudier kan veere en ekstra udfordring oven i
hverdagen, men hvert eneste datapunkt hjeelper os med at forsta STXBP1
bedre og bringer fremskridt for hele feellesskabet.”

Uden for hospitalet er Kim blevet bidt af cykling — siden hun deltog i Million
Dollar Bike Ride i Philadelphia i 2022 med Lulu’s crew, bruger hun nu sin fritid
pa at udforske Odenwald pa racercykel.

STXBP1 Videnskabs-Spotlight

Videnskaben beveaeger sig hele tiden — og det gar vi ogsa! | dette afsnit deler vi
en kort opsummering af den seneste forskning i STXBP1. Nogle gange vil du
hgre direkte fra klinikere og forskere, andre gange giver vi en oversigt med links
til mere viden. Uanset hvad er vores mal at holde familier forbundet til de nyeste
fremskridt.

Laes efterarets Videnskabs-Spotlight

(engelsk)

For the latest updates on all things ESCO, follow us on social media:

£ 1 in

Let’s move together—across borders, communities, and hearts—to raise
awareness and fuel progress for STXBP1.


https://stxbp1eu.org/science-spotlight/
https://www.facebook.com/profile.php?id=61556092633867
https://www.facebook.com/profile.php?id=61556092633867
https://www.instagram.com/escostxbp1/
https://www.instagram.com/escostxbp1/
https://www.linkedin.com/company/100602693/admin/dashboard/
https://www.linkedin.com/company/100602693/admin/dashboard/
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