Vyrocni zprava



Kdo jsme

ADNP asociace je neziskova
organizace s celostatni plisobnosti,
ktera spojuje rodiny déti s ADNP
syndromem. Snazime se skrze rlzné
aktivity zlepsit kvalitu Zivota déti s
ADNP syndromem. Nasim poslanim je
podporovat sdileni zkuSenosti mezi
rodinami, zvySovat povédomi o tomto
vzacném genetickém onemocneéni a
aktivné vyhledavat nové pripady.

Pomahame rodinam ziskat pfistup k
odbornym informacim, poskytujeme
podporu v kazdodennich vyzvach
spojenych s péci o déti s ADNP
syndromem a usilujeme o zapojeni
déti do klinickych studii novych
nadéjnych Lékd. Tato prace je mozna
diky podpofe fady organizaci se
kterymi Uzce spolupracujeme.

Predseda asociace
Ing. Miroslav Holec

Uéetnictvi a finance
Ing. Lenka Holcova

Jsme organizace pro pacienty
registrovana MZCR
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Spolek je neziskova organizace, ktera

je pravnickou osobou zalozenou za
Ucelem spolecného zajmu jeho ¢lend.
Spolek funguje na dobrovolné bazi a
jeho hlavnim cilem neni dosahovani
zisku, ale podpora konkrétni ¢innosti,
jako je socialni pomoc. Vynosy spolku
se pouzivaji vyhradné na jeho
aktivity, nikoli k osobnimu obohaceni
Clend.

ADNP asociace, z.s. je spolek vedeny
ve spolkovém rejstiiku u Méstského

soudu v Praze pod sp.zn. L 79775

Datum vzniku: 14. listopadu 2024
Sidlo: Tryskovicka 1015/21
1€0: 22260927

Datova schranka: fzytctq

Cislo transparentniho Gétu (FIO)
2003032883/2010

Aktualni informace najdete vzdy na

webové strance adnpasociace.cz



Uvodni slovo

Vazeni pratelé, rok 2024 vystfidal novy rok, a ADNP
asociace ma za sebou uspé$ny start. Pfestoze 47 dni
muiize pusobit jako kratka doba, odehralo se
mnoho zasadniho. Kratce po oznameni planované
klinické studie léku Davunetide na symposiu v
Antverpach jsme se rozhodli zaloZit organizaci
zamérenou na podporu pacientd s cilem zapojit se do
této studie. B€hem nekolika dni jsme navazali
spolupraci s Ceskymi i zahrani¢nimi organizacemi a

iniciovali dialog mezi vyzkumnym tymem v Izraeli a
ceskymi klinikami.

Za tuto kratkou dobu jsme dosahli 0Od pocatku klademe dliraz na maximalni
vyznamnych Uspéchd. Spustili jsme nové transparentnost a ddveéryhodnost.
webové stranky, sjednotili vdechny znamé Rodi¢im poskytujeme informace

pfipady ADNP syndromu v CR a vytvofili prostrednictvim uzaviené skupiny, zatimco
pevné zaklady pro podporu nasi ¢innosti vefejnosti nabizime pristup k informacim
verejnosti. NaSe webova stranka nyni na webu. Nase asociace je registrovana
poskytuje uzite¢né informace nejen pro Ministerstvem zdravotnictvi jako

rodice a vefejnost, ale také pro Lékare. organizace pro pacienty.

Navazali jsme spolupraci s genetickymi

klinikami a podnikli kroky k tomu, aby Miroslav Holec

noveé diagnostikované pfipady nasli co predseda asociace

nejrychleji cestu k nasi asociaci.

Dékujeme za podporu a
téSime se na dalsi
spolecné kroky v roce
2025!




ADNP syndrom

ADNP syndrom se fadi mezi vice nez 6000
vzacnych onemocnéni. Podobné jako 72 %
téchto onemocnéni ma i ADNP syndrom

geneticky plvod. Podle dostupnych studii

vevr

je povazovan za nejcasté;jSi jednogenovou

pficinu poruchy autistického spektra (PAS).

Kromé autismu se v3ak projevuje
pfedevsim mentalnim postizenim a velmi
¢asto také svalovou slabosti. Re¢ u déti s
timto syndromem byva vyrazné opozdéna,
omezena nebo zcela chybi. Vétsina lidi s
ADNP syndromem celi dalSim pridruzenym
potizim, které se liSi svou zavaznosti a
rozsahem.

V Ceské republice je v sou¢asnosti znamo
pouze 5 pripadli tohoto onemocnéni,
prestoze prevalence v Evropé a USA
naznacuje,ze jen mezi détmi do 18 let by
mohlo byt v CR nékolik desitek
neodhalenych pfipad(. Diagnostika ADNP
syndromu je mozna pouze cilenym
sekvenovanim ADNP genu, coz se v CR
zatim provadi jen zfidka. Diky klesajicim
nakladiim na celoexomové sekvenovani
lze ale oCekavat, ze se v nasledujicich
mésicich a letech bude dafit odhalovat
dalsi pripady.

Vcasna diagnostika je kliCova, nebot do
klinickych studii vstupuji nové Léky, které
pro déti s ADNP syndromem i jejich rodiny
prinaseji nadéji na zlepseni kvality zivota.



https://adnpasociace.cz/adnp-syndrom

Pribéh rodin

Narozeni ditéte je pro vétSinu rodicl
okamzikem radosti a oCekavani. U déti s
ADNP syndromem vSak toto obdobi rychle
prechazi do nejistoty a obay, kdyz se
zatnou objevovat zdravotni komplikace a
stale vyraznejsi opozdéni ve vyvoji.
Spole¢nym jmenovatelem pfibeht rodin je
nekonecna cesta za odpovédmi, ktera
Casto vede pres desitky lékafskych
vysetreni, terapii a nezfidka i mylnych
diagnoz. Jedna z rodin Cekala na sdéleni
diagnozy dokonce dlouhych 15 let.

~Celych patndct let mé trdpilo co jsem
udélala jd, nebo nékdo jiny spatné.”

ADNP syndrom postihuje mozek, narusuje
motorické dovednosti, smyslové vnimani i
imunitni systém. Kazdé dité je unikatni,
presto maji spoleCné rysy: opozdény vyvoj,
hypotonii, potize s mluvenim, autistické
projevy ¢i poruchy spanku. Rodice
vkladaji obrovské mnozstvi energie a
Casu do toho, aby svym détem zajistili
co nejlepsSi péci. Specializované
neurorehabilitace, behavioralni terapie,
ergoterapie, logopedie a psychologicka
podpora jsou vy¢tem béznych intervenci,
které vyzaduji statisicové financni vydaje,
které nejsou hrazené z pojisténi.

Pribéhy rodin, které najdete na nasem
webu sdileji nejen tézkosti,ale i okamziky
nadéje. Diagndza ADNP syndromu, i kdyz
zdrcujici, pfinesla rodinam odpoveédi, proc
déti neprospivaji nebo reaguji jinak nez
jejich vrstevnici.

Prijeti diagnozy je vSak jen zatatkem nové
cesty. Cesty hledani dostupnych terapii,
reSeni financni zatéze, a predevsim
budovani podplrného zazemi, které by
détem umoznuje posouvat se, byt pomalu,
kupfedu.

»Postupné jsme pochopili, Ze jsme rodina,
které systém nedokdzZe pomoci.”

Kazdodenni zivot rodin je naplnén
vyzvami, ale také laskou a odhodlanim.
Rodice celi neustalym obavam o
budoucnost svych déti a predevsSim
otazce, co se s nimi stane, az oni sami
nebudou moci byt jejich oporou. Presto
v sobé nachazeji silu nevzdavat se a véfi,
Ze pokrok ve védeckém vyzkumu jednou
pfinese moznosti, jak détem s ADNP
syndromem zlepSit kvalitu zivota.

»Prdli by jsme si, aby se dokdzala jednou
postavit na své vlastni noZky.”

Zivoty rodin nejsou jen o tézkostech, ale
predevsim o nadéji, ktera pohani kazdého
rodice ditéte s ADNP syndromem vpred.
Kazdy maly pokrok jejich déti je velkym
vitézstvim a vysledkem obrovského
usili a péce. Pribéhy ukazuji, ze v srdcich
téchto rodin zije nadéje, laska a odhodlani,
které neznaji hranic. A prave tato sila dava
smysl nejen jejich cesté, ale také
spole¢nému boji za lepsi budoucnost pro
vSechny déti s timto vzacnym syndromem.


https://adnpasociace.cz/pribehy

Klinicka studie v Cesku

Zacatkem roku 2025 bude zahajena unikatni klinicka

studie, ktera pfinasi nadéji rodinam déti s ADNP

syndromem. Védecky tym z Izraele pod vedenim

profesorky Illany Gozes spojil sily s klinikami po celém .
svété, aby otestoval novy lék Davunetide. Tento Lék sice GALILEE p
nepredstavuje kauzalni lé¢bu ADNP syndromu, ale ma CLINICAL BIO RESEARCH
vyznamny potencial zlepSit kognitivni schopnosti déti.

Nékteré studie navic naznacuji,ze by mohl zmirnit

projevy hypotonie, podpofit hojeni ran a zlepsit kozni

potize spojené s timto vzacnym onemocnénim.

Do klinické studie vstoupi déti ve véku od 3 do 17 let, pficemz v
prvni fazi se latka bude podavat pouze détem od 6 let. Tento
postup je bézny v klinickych studiich, protoze zajistuje
postupny a bezpelny pfistup k testovani na citlivejsich
vekovych skupinach. Studie bude dvojité zaslepena, pficemz
1/3 ucastnikd dostane placebo. Délka studie by méla byt 48
tydnU.V pfipadé, Zze bude lécba Uspésna, farmaceuticka
spole¢nost ma v planu dorudit latku vSem ucastnik(im studie do
doby, nez se pripravek schvali a uvede na trh. ADNP asociace
nyni usiluje o to, aby tato klinicka studie probéhla i v Ceské
republice.

Davunetide N o
H
uN
Jedna se o syntetickou variantu NAP peptidu. Tento peptid ma kli€ovou roli o 1
v ochrané neuronii v mozku, coz ma zasadni vyznam pro procesy, jako je MM
uceni, kognice a celkovy neurovyvoj. ADNP syndrom v3ak zpUsobuje, ze —_27"?
NAP peptid neplni svou funkci spravné. Proto se u déti projevuje mimo 5o R
jiné mentalni postizeni a rysy autismu. Davunetide P ;?/S/
H b
prokazal v preklinickych studiich svou bezpecnost HN O HNi :
a schopnost obnovit neuroprotektivni funkce NAP. B °
P N



47 dni ADNP asociace

Spolu

Na zakladé peclivé reSerse a
spoluprace s genetickymi pracovisti
se nam podafrilo propojit vSechny
znamé pripady ADNP syndromu v
Ceské republice. Viechny déti jsou
nyni soucasti ADNP asociace a jejich
rodiny jsou propojeny v uzaviené
skupiné na Facebooku. Tato skupina
poskytuje bezpecné prostredi pro
sdileni zkuSenosti, vzajemnou
podporu a aktualni informace o
¢innosti asociace a pribéhu klinické
studie nového léku Davunetide.

Nominace genu ADNP do
RD-Factory

Nominovali jsme ADNP syndrom do programu RD-Factory,
ktery se zaméfuje na vyzkum vzacnych genetickych
onemocnéni. Tento krok predstavuje dilezitou pfilezitost pro
dalsi pochopeni mechanismi tohoto onemocnéni a pfinasi
nadéji na vyvoj inovativnich terapeutickych strategii, které
by mohly v budoucnu vyznamné ovlivnit moznosti léCby
ADNP syndromu.V ramci RD-Factory probiha nékolikrat do
roka vybér gend, kterym se bude Ceské centrum pro
fenogenomiku Ustavu molekularni genetiky AV CR v centru
BIOCEV vénovat. Véfime, ze budeme mit Stésti i my.

CZ PLDE
Mezinarodni spoluprace

Navazali jsme spolupraci s polskou
a némeckou skupinou, které se
vénuji ADNP syndromu a jsme v
pravidelném kontaktu, abychom si
mohli vyménovat dalezité
informace a sdilet zkuSenosti.
Protoze realizace klinické studie v
Ceské republice zatim nebyla
potvrzena, tato mezinarodni
spoluprace nam otevira dvere k
pfipadnému zapojeni do studie v
zahranici a rozsifuje naSe obzory v
oblasti vyzkumu a lécby.




Plany na rok 2025

Podpora rodin a zapojeni do vyzkumu

Nadale budeme usilovat a zapojeni ¢eskych rodin do
klinické studie léku Davunetide v CR nebo v jiné zemi
Evropskeé unie. Soucasné planujeme vyuzit podpory
vefejnosti k pfimé pomoci rodinam déti s ADNP
syndromem a poskytovat odborné informace.

ZlepSeni screeningu a povedomi

Nasim cilem je zlepSit diagnostické postupy, aby byly
pfipady ADNP syndromu odhaleny v¢as a rodiny mohly
ziskat odpovidajici podporu. Soucasné chceme
zvySovat povédomi o tomto syndromu a jeho
souvislosti s autismem, abychom prispéli k lepSimu
pochopeni mezi odborniky i vefejnosti.

Spoluprace s organizacemi

Chceme posilit vazby se zahrani¢nimi rodi¢ovskymi
spolky zamérenymi na ADNP syndrom a zaroven
planujeme navazat uzsi spolupraci s ¢eskymi
organizacemi podporujicimi rodiny déti se vzacnymi
onemocnénimi. Nasim cilem je postupné
profesionalizovat nasi ¢innost.



Podékovani

Dékujeme Ceské asociaci pro vzacna onemocnéni za jejich
podporu a spolupraci, ktera je pro nas neocenitelna. Velké diky

patfi také viem klinikam v Ceské republice, které zvazily zapojeni
do planované klinické studie, a tim pfispély k naSemu spole¢nému
usili v oblasti pomoci détem s ADNP syndromem. Ze srdce
dekujeme i rodiclm, ktefi se rozhodli propojit s nasi asociaci a
oteviené sdilet své pribéhy. Vase dlivéra a ochota sdilet zkuSenosti
jsou zakladem, na kterém spolecné budujeme silnou komunitu.
Zavérem dékujeme také vSem partnerlm a prateldm spolku, ktefi
prispéli k jeho viditelnosti a Sifeni povédomi na vefejnosti.


https://vzacna-onemocneni.cz/
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