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Vitajte

September je vzdy Specialnym mesiacom pre nasu komunitu, pretozZe je to
Mesiac povedomia o STXBP1 — a tento rok nebol vynimkou! Po celej Eurdpe
sa v ramci Move to Cure Europe spojili rodiny, priatelia a podporovatelia a vo
svojich krajinach uskutocCnili Stafetové preteky(,estafettes®) s ciefom zvysit
povedomie a ziskat finanéné prostriedky na vyskum STXBP1. Od prechadzok a
cyklistickych jazd po kreativne komunitné podujatia — kazdy prispevok nas
pribliZil k sebe navzajom a k buducnosti s lepSimi lieCbami a vysledkami pre
nase deti.

@ Ak chcete prispiet na vyskum STXBP1, mdZete to urobit prostrednictvom
tohto odkazu. Kazdy prispevok ndm pomaha posunut vyskum vpred a podporit
nasu komunitu.

DAROVAT NA VYSKUM STXBP1 V

EUROPE

Oznamenia & Podujatia

Mesiac povedomia o STXBP1
V septembri naSa komunita ukazala, o skuto¢ne znamena spolo¢ne sa hybat’
za liecbou! Rodiny po celej Eurdpe spolupracovali na zvySeni povedomia,
ziskavani financnych prostriedkov a oslave sily STXBP1 komunity.



https://stxbp1eu.org/donate/

== Holandsko

Rodiny a priatelia ispedne dokonéili pdsobivé Stafetové preteky s dizkou viac
nez 300 kilometrov — z jedného konca krajiny na druhy! Posledné etapy
vyvrcholili 5-kilometrovou prechadzkou cez Amsterdamse Bos (Amsterdamsky
les), ktorej sa zucastnili rodiny z celej krajiny. Spolo€ne vyzbierali viac nez 14
000 € na vyskum STXBP1. Samotny tim Myrthe prispel 7 000 € — inSpirativny
priklad sily komunity!

Pozrite si video z holandskej Stafety!

Kliknite sem

Rodiny v Holandsku tiez zalozili Oudervereniging STXBP1 (RodiCovské
zdruzenie STXBP1). Viac informacii najdete na ich webovej stranke.

== Spanielsko
Od Mordn de la Frontera po Navas del Madrofio — cez Magic Island, Alhaurin

de la Torre, Orcera, Isla de Arousa, Oropesa del Mar a mnoho dalSich miest —
Spanielske rodiny niesli symbolicku palicu nadeje naprie€ krajinou.

Spanielsko si stanovilo ciel 5 000 € na vyskum STXBP1! Darujte tu, aby ste im
pomohli dosiahnut tento ciel. ¢

™ Nemecko

V Nemecku sa mnoho rodin pripojilo k eurdpskej Stafete — behali, jazdili na
bicykli, jazdili na kolobezke a zdielali videa, ktoré sa stali su€astou spolocného


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

europskeho pribehu. Ich ciele boli jasné: zvysit povedomie o STXBP1, prepojit
rodiny a komunity a poslat silny odkaz nadeje po celej Europe.

¥ A to este nie je vietko...
Rodiny v dalSich krajinach ESCO sa tiez pridali a teSime sa, ze v nasledujucich

tyzdnoch zdielame viac momentov.

Toto usilie je viac nez len podujatie — je to vyhlasenie. Sme spojeni, odhodlani

a kraCame k lepSej buducnosti pre vSetkych, ktori Ziju s poruchami suvisiacimi
so STXBP1. Celkovy dopad tychto aktivit zdiefame na Europskom STXBP1
Summite v Heidelbergu tento oktober!

Eurépsky STXBP1 Summit a Vyskumna diskusia
Eurépsky STXBP1 Summit sa blizZi! Toto Specialne podujatie spoji vyskumnikov,
klinikov, rodiny a ¢lenov komunity z celej Eurdpy a dalSich krajin — spojenych

spolo¢nym ciefom: posunut’ vyskum a zlepsit buducnost pre ludi so STXBP1
poruchami.

Hlavné body:

e Vyskumna diskusia (8.—10. oktéber): Veduci vedci a klinici predstavia
najnovsie pokroky vo vyskume STXBP1. Prezentacie budu nahraté a
spristupnené komunite po podujati.

¢ Rodinny summit (11. oktober): Rodiny budu mat prilezitost stretnut’ sa,
zdieflat’ skusenosti a vypocut si odbornikov. Podujatie bude vysielané
nazivo, aby sa mohli zapoijit' vSetci, nech su kdekolvek.

TeSime sa na rozhovory, budovanie prepojeni a nové napady, ktoré sa pocas
tychto dni objavia — a na zdielanie tychto vysledkov s vami vSetkymi.



Heidelberg STXBP1 Summit

Podpora rodin prostrednictvom poznania
Tuto jesenn STXBP1 Italia spusta sériu workshopov pre rodiCov o pravach
opatrovatelov a fudi so zdravotnym postihnutim. V spolupraci s ANFFAS
Nazionale, poprednou talianskou organizaciou pre prava zdravotne
postihnutych, kurz pokryje témy ako rodinné podporné plany, zaclenenie do
Skoly, prechod do dospelosti a ochrana prav opatrovatefov na pracovisku.

Aj ked sa tieto stretnutia konaju v talian€ine, model moze byt prispdsobeny
zdruzeniami v inych krajinach. Vychadzajuc z jednoduchej ankety o potrebach
rodin a spoluprace s pravnymi odbornikmi, taliansky tim vytvoril program, ktory
je flexibilny, prakticky a prenosny.

Tuto iniciativu zdiefame ako inSpiraciu a dufame, ze podnieti podobné diskusie v
inych komunitach po celej Eurdpe.

Dna 8. aprila zorganizoval holandsky projekt BRAINmodel rodiCovsky panel o
moznych buducich génovych terapiach pre poruchy suvisiace so STXBP1
(STXBP1-RD). Cielom bolo preskumat perspektivy eurépskych rodi€ov deti so
STXBP1-RD ohladom tychto potencialnych terapii. Rodi€ia zo siedmich
europskych krajin sa zapojili do tohto online dialégu.

Podujatie bolo organizované vyskumnikmi z Erasmus Medical Center v
Rotterdame, v ramci projektu BRAINmodel. Momentalne su lieCebné moznosti
pre deti so STXBP1-RD obmedzené. Viaceré vyskumné skupiny po celom svete
v8ak skumaju potencialne RNA a DNA terapie, ktoré cielia na zakladné priciny
poruchy. Niektoré z nich by mohli byt testované v klinickych skuskach a Studiach
v nasledujucich rokoch, no vacsina je este v pociato¢nom Stadiu vyskumu. V
tejto faze je dolezité ziskat etické pohlady rodin, aby vyskum smeroval podla
ich potrieb, nadeji a obav. Citat viac... (anglicky)

Nasa eurépska STXBP1 komunita


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

V tejto sekcii predstavujeme Clenov nasej eurdpskej STXBP1 komunity — rodiny,

klinikov a obhajcov — ktorych hlasy a nasadenie nas vSetkych inSpiruju a
posiliiuju.

Spoznajte Hermana, 6 rokov, Norsko

Herman je aktivny a vesely chlapec, ktory rozziari kazdu miestnost’ svojim
usmevom. Rad skace na trampoline, hra nahanacku, fuka bubliny, Spliecha vo
vode a hra sa na schovavacku. SmieSne zvuky ho vzdy rozosmeju.



Herman dostal diagnézu STXBP1 tri tyzdne po druhych narodeninach. Pre jeho
rodinu bolo velmi tazké prijat’ diagnézu a jej zavaznost — a zvladat' to zostava
neustalym procesom. Ale nachadzanie radosti v maliCkostiach, oslava vSetkého,
€¢o Herman dokaze, a spajanie sa s inymi rodi¢mi v STXBP1 komunite znamenalo
obrovsky rozdiel.

Povedali im, Ze mozno nikdy nebude vediet sediet, chodit alebo rozpravat — ale
Herman ukazal, Ze je bojovnik. Dnes beha, skace na trampoline, a hrdo hovori
,mama*“ a ,tata“ — milniky, ktoré napinaju jeho rodinu obrovskou hrdostou.

Odkaz Hermanovej rodiny komunite:

»,Na zacCiatku je to emocionalne velmi tazke, ale pridu aj okamihy radosti a
smiechu. Budete hrdi na pokroky svojho dietata, ked uvidite, kolko usilia ich to
stalo. TieZ si uvedomite, aké zloZité su mnohé veci, ktoré povaZzujeme za
samozrejmé — a budete obdivovat’ ich odhodlanie.*

Spoznajte Kim Thalwitzer,
Univerzitna nemocnica Heidelberg

Kim Thalwitzer sa zaCala zaujimat o
STXBP1 pocas svojho
doktorandského Studia pod vedenim
Steffena Syrbeho, kde skumala
genotyp-fenotypové korelacie v
poruche. Aby si rozSirila vedomosti,
stravila vyskumny pobyt v skupine
Inga Helbiga v CHOP, kde
pokraCovala v klinickom vyskume a,
€o je najdoblezitejSie, stretla mnoho

rodin na klinikach.

Dnes dokoncuje svoju Specializaciu v pediatrii na Univerzitnej nemocnici v
Heidelbergu s cielom Specializovat sa na detsku neurologiu. Popri klinickom
tréningu je sucastou heidelberského timu, ktory koordinoje ESCO Natural
History Study, a teSi sa, ze mbze prispiet’ k velkému projektu v eurdpskej
spolupraci.

Thalwitzer zdéraznuje, Ze jednou z najvacsich vyziev STXBP1 je jeho velka
variabilita — hoci deti m6zu mat niektoré spolocné Crty, kazdé dieta je zaroven
pozoruhodne odlisné. To robi vyskum obzvlast komplexnym, ale zaroven hiboko
zmysluplnym.



,Dufam, Ze sa rodiny budu citit posilnené, s vedomim, Ze ich ucast naozaj robi
rozdiel. Ci uz ide o zdielanie udajov, ucast na $tudijnych navstevach alebo
zvyS8ovanie povedomia v komunite — kazdy prispevok sa pocita. Tiez dufam, Ze
rodiny budu mat’ uZitok z pravidelnej vymeny informacii s klinikmi a
vyskumnikmi. U&ast’ v dlhodobych $tudiédch méze byt dal$ou vyzvou popri
kazdodennom Zivote, ale kazdy datovy bod nam pomaha lepsie porozumiet
STXBP1 a prinasa pokrok pre celt komunitu.”

Mimo nemocnice sa Thalwitzer nadchla pre cyklistiku — odkedy sa v roku 2022
zucastnila na Million Dollar Bike Ride vo Filadelfii s timom Lulu’s crew, travi
volny ¢as objavovanim Odenwaldu na cesthom bicykli.

STXBP1 Veda v Popredi

Veda sa neustale hybe — a my tiez! V tejto sekcii zdielame stru¢ny prehlad
najnovsieho vyskumu o STXBP1. Niekedy budete pocut priamo od klinikov a
vyskumnikov, inokedy poskytneme zhrnutie s odkazmi na dalSie Citanie. V
kazdom pripade je naSim cielom udrzat rodiny v spojeni s najnovsim pokrokom.

Precitat Jesennu Vednu Sekciu (anglicky)

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

Oe0

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