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Vitajte
S prichodom roku 2026 sa chceme podelit’ 0 vyrazny pokrok, ktory komunita

ESCO dosiahla za velmi kratky ¢as. Posledné mesiace roka 2025 predstavovali
skuto€ne dblezité milniky pre vyskum STXBP1 aj pre nase rodiny.

V uplynulom Stvrtroku sme sa stretli v Heidelbergu na 2. eurépskom STXBP1
Research Roundtable a Family Summit — silnom momente vzajomného
prepojenia a spoluprace medzi rodinami, klinikmi a vyskumnikmi. Priblizne v
rovhakom Case bol dosiahnuty dalSi vyznamny krok: bolo spustené prve
pracovisko Natural History Study (NHS) a kratko nato bol do Studie zaradeny
prvy pacient.

Dynamika nadalej rastie. V suCasnosti mame Styri pracoviska pripravené na
zadatie ginnosti — v Belgicku, Spanielsku, Nemecku a Dansko— a &oraz viac
pacientov sa zapaja do Natural History Study aj do registra. Kazdé nové
pracovisko a kazda zapojena rodina nas priblizuju k hibSiemu pochopeniu
STXBP1 a k buducim lie€ebnym moznostiam.

Pri pohfade do buducnosti sa rok 2026 javi ako vyznamny rok pre ESCO aj pre
vyskum STXBP1. Ziadny z tychto pokrokov by nebol mozny bez odhodlania,
dbvery a zapojenia rodin v ramci nasej komunity — dakujeme, Ze spolu s nami
posuvate tuto pracu vpred.



Donate to STXBP1 Research

Oznamenia & Podujatia

Od pripravy k pokroku: prvé zaradenie pacienta v ramci ESCO
ESCO zaradilo svojho vébec prvého ucastnika NHS 4. novembra 2025 na
Univerzitnej nemocnici v Antverpach. Stvorroéna Rosie a jej rodina laskavo

venovali cely den tomu, aby pomohli posunut vyskum STXBP1 vpred.

Studijna navsteva sa zadala v Centre pre vyvinové poruchy, kde sa Rosie najprv
stretla s neuropsychologi¢kou, ktora hodnotila jej socialny a funk&ny vyvin.
Nasledne absolvovala vySetrenie u logopéda zamerané na jej komunikacné
schopnosti, po ktorom nasledovalo vySetrenie u fyzioterapeuta, ktory ju
sprevadzal motorickymi hodnoteniami.

Potom bola zaradena kratka prestavka, kedze rodina musela zmenit miesto
vySetrenia.

Popoludni bola Rosie vySetrena klinickym timom detskej neurologie na
Univerzitnej nemocnici v Antverpach. Spolu s rodinou bol podrobne prebrany jej
zdravotny, vyvinovy, socialny a rodinny kontext. Vyplnilo sa viacero dotaznikov a
hodnotiacich $kal tykajucich sa spanku, spravania, motorickych funkcii,
komunikacie, ako aj socialno-ekonomickych aspektov, napriklad finan¢nej
podpory a kvality Zivota. Rosie absolvovala aj klinické vySetrenie, po ktorom
nasledovalo 30-minutové EEG a EKG, vSetko vykonané s trpezlivostou a
starostlivostou. Rodina tiez udelila suhlas s odberom krvi na ucely
biosamplingu. V ramci Studie bola naplanovana nasledna konzultacia po troch
mesiacoch, ktora sa uskutoCni telefonicky.

Napriek dlhému a narocnému dnu si Rosie poCinala vyborne a jej uCast
predstavuje povzbudivy zaciatok nasej eurdpskej Natural History Study. Sme
Rosii a jej rodine velmi vdacni a dufame, ze ich priklad bude nasledovat mnoho
dalSich pacientov a rodin. Spolo€ne mézeme lepSie porozumiet porucham
suvisiacim


https://stxbp1eu.org/donate/

2. europsky STXBP1 Summit: Moment, ktory nas posuva d’alej

V oktébri sa v Heidelbergu stretli vyskumnici, klinici, rodiny a zastancovia z celej
Eurdpy i mimo nej na 2. eurépskom STXBP1 Summite a Family Day. Pocas
Styroch dni podujatie podporovalo vedecku vymenu, otvoreny dialég a silné
prepojenia naprie€ komunitou — vSetko so zameranim na pokrok vo vyskume a
starostlivosti o STXBP1. Energia a spolupraca po¢as summitu nas skuto¢ne
povzbudili a planovanie dalSieho eurépskeho STXBP1 Summitu v roku 2027 uz
prebieha.

Viac informacii najdete v naSom eventovom blogu a v reflexiach zo summitu od
Jamesa Gossa, vedeckeého riaditefa STXBP1 Foundation, prostrednictvom



odkazu nizSie.

Nasa eurdépska komunita STXBP1

V tejto sekcii predstavujeme Clenov nasej eurdpskej STXBP1 komunity — rodiny,
klinikov a obhajcov — ktorych hlasy a nasadenie nas vSetkych inSpiruju a
posilhuju.


https://stxbp1eu.org/2025-stxbp1-summit/

Toto je Robyne

Robyne Zije na severe Belgicka, v regione Noorderkempen. Narodila sa v roku
1999 a diagnézu STXBP1 dostala vo veku osemnast rokov. Uz dva tyZzdne po
narodeni sa u nej objavili epileptické zachvaty. Po mesiaci v nemocnici lekari
nastastie nasli spravnu lie€bu, vdaka ktorej je bez zachvatov.

Spociatku lekari hovorili o infantilnej epilepsii a davali nam nadej na pomerne
normalny zivot. Postupom €asu sa vSak ukazalo, Ze Robyne potrebuje viac
podpory nez ostatné deti. Pozorovali sme oneskorenie v jej mentalnom aj
fyzickom vyvine. Zaroven sme zistili, Ze iny spésob zivota, prispdsobenie
oCakavani a vytvorenie podporného prostredia nie su neprekonatelné. Malé
okamihy Stastia sa Casto ukazali ako vacsie, nez sme si kedy dokazali predstavit.
Robyne je zvyC€ajne dobre naladena a zbozfiuje hudbu — poc€uvanie, spievanie aj
vSetko medzi tym. Televizne programy s hudbou patria medzi jej oblfubené.
Dokaze povedat priblizne patdesiat slov, no netvori vety. Rada sa tiez hra s
vodou — kazdé Spliechnutie jej vy&ari usmev na tvari.

Napriek tomu sa kazdy den objavia priblizne dva momenty, ked Robyne place
alebo je rozrusena. Pre nas ako rodi€ov a opatrovatelov su to naro¢né chvile.
Chceme jej poméct, no zatial nevieme, Co presne nie je v poriadku ani ako k nej
preniknut. Jediné, €¢o mézeme urobit, je zostat pri nej a pockat, kym to prejde.
Chbdza je pre Robyne taktiez vyzvou. V znamom prostredi — napriklad v
obyvacke, na chodbe ¢i v spalni — dokaze pokojne prejst’ z jedného miesta na
druhé. Vonku je to vSak kvéli nerovnému povrchu narocnejsie. Dokaze chodit' s
oporou, no po priblizne sto metroch je to pre fu prili§ vyCerpavajuce a potrebuje
si oddychnut.



V sucasnosti je Robyne bez zachvatov a uprimne dufame, Ze to tak aj zostane.
Viac informacii o komunite STXBP1 v Belgicku najdete kliknutim na odkaz nizSie.

Dozvedzte sa viac

Vitajte Merel Swinnen v
belgickom time!

Dr. Merel Swinnen je lekarka v
SpecializaCnej priprave v oblasti
neurolégie dospelych na Univerzitnej
nemocnici v Antverpach a
doktorandka v Translational
Epilepsy Genomics Group pri VIB,
Univerzite v Antverpach v Belgicku.

Uzko spolupracuje s Dr. Hannah
Stamberger v oblasti vyskumu aj
P klinickej praxe na neurologickom
oddeleni univerzitnej nemocnice.

Jej doktorandsky vyskum sa zameriava na poruchy suvisiace so STXBP1,
pricom sa podiela na koordinacii belgického pracoviska pre ESCO Natural
History Study a register. Jej vyskum sa dalej sustreduje na poruchy hybnosti pri
STXBP1, priebeh epilepsie a genetické modifikatory.

STXBP1 Science Spotlight

V tejto sekcii najdete prehlady najnovsieho vyskumu v oblasti STXBP1. Niekedy
pochadzaju aktualizacie priamo od klinikov a vyskumnikov, inokedy zdiefame
struéné zhrnutie s odkazmi na dalSie Citanie.

Precitajte si tu (English)



https://gertvanlooveren4.wixsite.com/stxbp1-disorders
https://stxbp1eu.org/science-spotlight/

For the latest updates on all things ESCO, follow us on social media:
£ 1O in

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