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Witamy
Wrzesien jest zawsze wyjgtkowym miesigcem dla naszej spotecznosci,
poniewaz to Miesigc Swiadomosci STXBP1 — i w tym roku nie byto inaczej! W

catej Europie rodziny, przyjaciele i zwolennicy potaczyli sity w ramach Move to
Cure Europe, organizujac sztafety w swoich krajach, aby zwiekszy¢ swiadomos¢
i zebra¢ fundusze na badania nad STXBP1. Od spacerdw i przejazdzek
rowerowych po kreatywne lokalne wydarzenia — kazdy wysitek przyblizyt nas
do siebie nawzajem i do przysztosci z lepszymi terapiami a...

@ Jesli chcesz wesprzeé badania nad STXBP1, mozesz to zrobi¢ za
posrednictwem tego linku. Kazda darowizna pomaga nam kontynuowac¢ badania
i wspieraC naszg spotecznosc.

PRZEKAZ DAROWIZNE NA BADANIA

STXBP1 W EUROPIE

Ogtoszenia i Wydarzenia

Miesiac Swiadomosci STXBP1


https://stxbp1eu.org/donate/

We wrzesniu nasza spotecznos¢ pokazata, co naprawde znaczy ruszac sie
razem dla leku! Rodziny w catej Europie wspotpracowaty, aby zwiekszyc¢
Swiadomos¢, zebrac¢ fundusze i Swietowac site spotecznosci STXBP1.

=~ Holandia

Rodziny i przyjaciele pokonali imponujaca sztafete o dtugosci ponad 300
kilometrow — z jednego konca kraju na drugi! Ostatnie etapy zakonczyty sie 5-
kilometrowym spacerem przez Amsterdamse Bos, w ktorym uczestniczyty
rodziny z catego kraju. Wspolnie zebrali ponad 14 000 € na badania nad
STXBP1. Sam Zespdt Myrthe zebrat 7 000 € — inspirujacy przyktad sity
spotecznosci!

Zobacz wideo z holenderskiej sztafety!

Kliknij tutaj

Rodziny w Holandii zatozyty réwniez Oudervereniging STXBP1 (Stowarzyszenie
Rodzicéw STXBP1). Wiecej informacji na ich stronie internetowe;j.

&= Hiszpania

Od Morén de la Frontera do Navas del Madrofio — przez Magic Island, Alhaurin
de la Torre, Orcera, Isla de Arousa, Oropesa del Mar i wiele innych miejsc —
hiszpanskie rodziny niosty symboliczng pateczke nadziei przez kraj.

Hiszpania wyznaczyta sobie cel zebrania 5 000 € na badania nad STXBP1!
Przekaz darowizne tutaj, aby pomoc im osiagnaé ten cel. 4

Przekaz darowizne tutaj

™ Niemcy


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

W Niemczech wiele rodzin dotgczyto do europejskiej sztafety — biegaty, jezdzity
na rowerach, na hulajnogach i udostepniaty filmy, ktére staty sie czescig
wspolnej europejskiej historii. Ich cele byly jasne: zwiekszy¢ swiadomosc¢ o
STXBP1, faczy¢ rodziny i spotecznosci oraz wystac silne przestanie nadziei w
catej Europie.

¥ A to jeszcze nie koniec...
Rodziny w innych krajach ESCO réwniez sie zaangazowaty i w nadchodzacych
tygodniach podzielimy sie kolejnymi najwazniejszymi wydarzeniami.

Te wysitki to co$ wiecej niz wydarzenia — to manifest. Jestesmy zjednoczeni,
zdeterminowani i zmierzamy ku lepszej przysztosci dla wszystkich zyjacych z
zaburzeniami zwigzanymi z STXBP1. Petny wptyw tych dziatan podzielimy sie

podczas Europejskiego Szczytu STXBP1 w Heidelbergu w pazdzierniku!

Europejski Szczyt STXBP1 i Runda Badawcza
Europejski Szczyt STXBP1 juz sie zbliza! To wyjgtkowe wydarzenie gromadzi

badaczy, klinicystow, rodziny i cztonkdw spotecznos$ci z catej Europy i spoza niej
— zjednoczonych wspolnym celem: posuwac badania naprzéd i poprawiac
przyszto$¢ osob z zaburzeniami STXBP1.

Najwazniejsze punkty:

¢ Runda badawcza (8—10 pazdziernika): Czotowi badacze i klinicysci
zaprezentujg najnowsze osiggniecia w badaniach nad STXBP1.
Prezentacje zostang nagrane i udostepnione spotecznosci po wydarzeniu.

e Szczyt rodzinny (11 pazdziernika): Rodziny bedg miaty okazje spotkac sie,
podzieli¢ doswiadczeniami i wystucha¢ ekspertow. Wydarzenie bedzie
transmitowane na zywo, aby wszyscy mogli wzigé udziat, niezaleznie od
miejsca.



Czekamy na rozmowy, kontakty i nowe pomysty, ktdre pojawig sie podczas tych
dni — i na podzielenie sie wynikami z Wami wszystkimi.

Heidelberg STXBP1 Summit

Tej jesieni STXBP1 lItalia uruchamia cykl warsztatéw dla rodzicow na temat praw
opiekundw i 0s6b z niepetnosprawnosciami. We wspotpracy z ANFFAS
Nazionale, wiodacg witoskg organizacjq zajmujaca sie prawami osob z
niepetnosprawnosciami, kurs obejmuje tematy takie jak plany wsparcia
rodzinnego, integracja w szkotach, przejscie do dorostosci i prawa opiekunéw w
miejscu pracy.

Choc sesje prowadzone sg po wiosku, model ten moze by¢ zrealizowany takze
przez stowarzyszenia w innych krajach. Dzieki prostej ankiecie potrzeb rodzin i
wspotpracy z ekspertami prawnymi, wioski zespot opracowat program, ktéry jest
elastyczny, praktyczny i mozliwy do przeniesienia.

Dzielimy sie tg inicjatywg jako inspiracjg i mamy nadzieje, ze pobudzi podobne
dyskusje w innych spotecznosciach w Europie.

Dnia 8 kwietnia holenderski projekt BRAINmodel zorganizowat panel rodzicow
na temat mozliwych przysztych terapii genowych dla zaburzen zwigzanych ze
STXBP1 (STXBP1-RD). Celem byto zbadanie perspektyw europejskich
rodzicow dzieci z STXBP1-RD na temat tych potencjalnych terapii. Rodzice z
siedmiu krajow europejskich wzieli udziat w tej dyskusji online.

Wydarzenie zostato zorganizowane przez badaczy z Erasmus Medical Center w
Rotterdamie, w ramach projektu BRAINmodel. Obecnie mozliwosci leczenia
dzieci z STXBP1-RD sg ograniczone. Jednak kilka zespotéw badawczych na
catym swiecie bada potencjalne terapie RNA i DNA, ktore celujg w podstawowe
przyczyny choroby. Niektére z nich mogg by¢ testowane w badaniach
klinicznych w nadchodzacych latach, ale wiekszos¢ jest nadal na bardzo
wczesnym etapie badan.

Juz teraz wazne jest uzyskanie perspektywy etycznej....



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

Nasza europejska spotecznos¢
STXBP1

W tej sekcji przedstawiamy czionkéw naszej europejskiej spotecznosci STXBP1
— rodziny, klinicystow i rzecznikdw — ktérych gtosy i zaangazowanie inspirujg i

wzmacniajg nas wszystkich.




Poznaj Hermana, 6 lat, Norwegia

Herman to aktywny i radosny chtopiec, ktory rozswietla kazde pomieszczenie
swoim usmiechem. Uwielbia skaka¢ na trampolinie, biega¢, puszczac banki
mydlane, chlapaé sie w wodzie i bawié¢ sie w chowanego. Smieszne dzwieki
zawsze go rozsmieszaja.

Herman otrzymat diagnoze STXBP1 trzy tygodnie po swoich drugich urodzinach.
Jego rodzinie bardzo trudno byto zaakceptowac diagnoze i jej powage — a
radzenie sobie z nig pozostaje ciggtym procesem. Ale odnajdywanie radosci w
drobiazgach, swietowanie wszystkiego, co Herman potrafi, i tgczenie sie z innymi
rodzicami w spotecznosci STXBP1 zrobito ogromng réznice.

Powiedziano im, ze by¢ moze nigdy nie bedzie potrafit siedzie¢, chodzi¢ ani
mowi¢ — ale Herman pokazat, ze jest wojownikiem. Dzi$ biega, skacze na
trampolinie i z dumg mowi ,mama” i ,tata” — kamienie milowe, ktére napetniajg
jego rodzine ogromng duma.

Przestanie rodziny Hermana do spotecznosci:

»,Na poczagtku jest to emocjonalnie bardzo trudne, ale pojawig sie chwile radosci i
Smiechu. Bedziesz dumny z postepow swojego dziecka, wiedzgc, jak ciezko na
nie pracowafto. Zrozumiesz takze, jak skomplikowane sq rzeczy, ktére uwazamy

za oczywiste — i bedziesz podziwiac ich determinacje.”

Poznaj Kim Thalwitzer,
Uniwersytecki Szpital w
Heidelbergu

Kim Thalwitzer zainteresowata sie
STXBP1 podczas swoich studiow
doktoranckich pod kierunkiem
Steffena Syrbe, gdzie badata
korelacje genotyp-fenotyp w tej
chorobie. Aby pogtebi¢ swojg wiedze,
odbyta staz badawczy w grupie Ingo
Helbiga w CHOP, gdzie kontynuowata
badania kliniczne i — co
najwazniejsze — spotkata wiele
rodzin w klinikach.

Obecnie konczy swojg specjalizacje z pediatrii w Uniwersyteckim Szpitalu w
Heidelbergu, z zamiarem specjalizacji w neurologii dzieciecej. Poza szkoleniem



klinicznym jest czescig zespotu w Heidelbergu, ktéry koordynuje ESCO Natural
History Study, i cieszy sie, ze moze wnosi¢ swoéj wktad w duzy europejski projekt
wspotpracy.

Thalwitzer podkresla, ze jednym z najwiekszych wyzwan w STXBP1 jest jego
duza zmienno$¢ — chociaz dzieci mogag mie¢ pewne wspolne cechy, kazde
dziecko jest rowniez niesamowicie inne. To sprawia, ze badania sg szczegolnie
ztozone, ale tez gteboko znaczace.

~Mam nadzieje, Zze rodziny poczujg sie wzmocnione, wiedzgc, ze ich udziat
naprawde robi roznice. Niezaleznie od tego, czy chodzi o udostepnianie danych,
udziat w wizytach badawczych, czy zwigkszanie SwiadomoSci w spotecznoSci —
kazdy wktad sie liczy. Mam tez nadzieje, ze rodziny skorzystajg z regularnej
wymiany z klinicystami i badaczami. Udziat w dfugoterminowych badaniach
moze byc dodatkowym wyzwaniem oprocz codziennego zycia, ale kazdy punkt
danych pomaga nam lepiej zrozumie¢ STXBP1."

Poza szpitalem Kim pasjonuje sie kolarstwem — od czasu udziatu w Million
Dollar Bike Ride w Filadelfii w 2022 roku z Lulu’s crew, spedza wolny czas na
odkrywaniu Odenwaldu na rowerze szosowym.



STXBP1 Nauka w Centrum Uwag

Nauka zawsze sie rozwija — i my tez! W tej sekcji dzielimy sie krotkim
przegladem najnowszych badah nad STXBP1. Czasami ustyszysz
bezposrednio od klinicystéw i naukowcow, innym razem przedstawimy
podsumowanie z linkami do dalszej lektury. W kazdym przypadku naszym celem
jest dostarczenie rodzinom najnowszych inforamaciji.

Przeczytaj Jesienng Sekcje Naukowg

(angielski)

For the latest updates on all things ESCO, follow us on social media:
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Let’s move together—across borders, communities, and hearts—to raise
awareness and fuel progress for STXBP1.
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