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Kdo jsme

ADNP asociace je pacientska
organizace s celostatni plsobnosti,
ktera spojuje rodiny déti s ADNP
syndromem. Snazime se skrze r{izné
aktivity zlepSit kvalitu Zivota déti s
ADNP syndromem. Nasim poslanim je
podporovat sdileni zkusenosti mezi
rodinami, zvySovat povédomi o tomto
vzacném genetickém onemocnéni a
aktivné vyhledavat nové pfipady.

Pomahame rodinam ziskat pristup 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 podpore fady organizaci, se
kterymi Uzce spolupracujeme.

Predseda asociace
Ing. Miroslav Holec
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RARE DISEASES EUROPE

Pacientska organizace je spolek,
ktery je pravnickou osobou
zalozenou za Ucelem spolecného
zajmu jeho Clend. Spolek funguje na
dobrovolné bazi a jeho hlavnim
cilem neni dosahovani zisku, ale
podpora konkrétni ¢innosti, jako je
pacientska podpora. Pfijmy spolku se
pouzivaji vyhradné na jeho aktivity a
podporu pacientd.

ADNP asociace, z.s. je spolek vedeny
ve spolkovém rejstfiku 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 uétu (FIO)
2003032883/2010

Aktualni informace najdete vzdy na

weboveé strance adnpasociace.cz



Uvodni slovo

Vazeni pratelé,

ADNP asociace oslavila prvni narozeniny. Amame co
slavit. Z plivodné péti rodin vyrostla fungujici pacientska
organizace, ktera se stala soucasti vyznamnych alianci,
jako napfiklad Ceské asociace pro vzacna onemocnéni a
evropské aliance EURORDIS. Prvni rok existence jsme
zavrSili podanim zadosti o registraci mezi pacientské
organizace dle zakona o zdravotnich sluzbach.

Zacatkem roku byla publikovana
kazuistika ceského pacienta v prestiznim
Casopise Journal of Molecular
Neuroscience. Podafilo se nam také
prezentovat na 1. CS kongresu lékarské
genetiky a podpofit rodinu pacienta s
variantou v genu ADNP neznamého
klinického vyznamu. Zaroven jsme
iniciovali dal$i vyzkum této varianty v
ramci programu RD-Factory.

Na poli klinického hodnoceni jsme
navazali kontakt s polskou klinikou
ohledné studie Davunetide a prohloubili
znalosti v oblasti farmaceutického vyvoje
diky ucasti na programu EUPATI.

Mezinarodné jsme se stali partnerem
nové vzniklé ADNP Europe a propojili se s
vyzkumnym tymem prof. Gozes, ktery na
zakladé naSeho podnétu zkouma na
mysSich modelech,zda by podani
specifického écivého pfipravku mohlo
zlepsit kognici a feC u déti s ADNP
syndromem.

Aktivni jsme ale i na domaci pldé. Pro
rodiny jsme usporadali prvni dvé online
setkani. Historicky viibec poprvé tak mohly
Ceské rodiny sdilet zkuSenosti a navzajem
si pomahat.

Nakonec jeden zasadni bod lonske agendy
zUstava. Nasi prioritou bude v roce 2026
zapojeni do klinického hodnoceni
Davunetide. Drzte nam palce!

Miroslav Holec
v . [
predseda asociace



Co je ADNP syndrom

ADNP syndrom se fadi mezi vice nez 7000
vzacnych onemocnéni. Podobné jako 80 %
téchto onemocnéni ma i ADNP syndrom

geneticky puvod. Podle dostupnych studii
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pri€inu poruchy autistického spektra (PAS).

Kromeé autismu se vSak projevuje
predevsim mentalnim postiZzenim a velmi
¢asto také svalovou slabosti. Re¢ u déti s
timto syndromem byva vyrazné opozdéna,
omezena nebo zcela chybi. Vétsina lidi s
ADNP syndromem ¢eli dalsim pridruzenym
potizim, které se liSi svou zavaznosti.

Vice o ADNP syndromu -

V Ceské republice je v soucasnosti znamo
pouze 5 pfipadd tohoto onemocnéni,
prestoze prevalence v Evropé a USA
naznacuje, ze jen mezi détmi do 18 let by
mohlo byt v CR nékolik desitek
neodhalenych pfipadd. Diagnostika ADNP
syndromu je mozna pouze cilenym
sekvenovanim ADNP genu, coz se v CR
zatim provadi jen zfidka. Diky klesajicim
nakladdm na celoexomové sekvenovani se
postupné dari odhalovat dalsi pfipady.

VEasna 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

Lékova studie

V priibéhu roku 2026 se oCekava opozdéné spusténi
lekové studie, ktera pfinasi nadéji rodinam déti s ADNP
syndromem. Védecky tym z Izraele pod vedenim
profesorky Illany Gozes spojil sily s klinikami po celém
svete, aby otestoval Davunetide. Tato LéCiva latka sice
nepredstavuje kauzalni lécbu ADNP syndromu, ale
preklinické studie prokazaly zlepSeni paméti a
kognitivnich schopnosti, hojeni ran, snizeni koznich
problém, normalizaci tloustky kGize a naznacily i
pozitivni vliv na hypotonii.

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 bezpecny pfistup k testovani na citlivéjsich
veékovych skupinach. Studie bude dvojité zaslepena, pficemz
1/3 ucastnikd dostane placebo. Délka studie by méla byt 48
tydn0.V pripadé, Ze bude lécba Uspésna, farmaceuticka
spole¢nost ma v planu dorucit latku vSem ucastnikim studie do
doby, nez se pripravek schvali a uvede na trh. Déti z CR by se
mohly do studie zapojit prostrednictvim kliniky v Katovicich.

Davunetide

Jedna se o syntetickou variantu NAP peptidu. Tento peptid hraje kliCovou roli
v ochrané neuronl v mozku, coZ ma zasadni vyznam pro procesy,

jako je uceni, kognice a celkovy vyvoj mozku. ADNP syndrom zpUsobuje
dysfunkci proteinu ADNP, ktery je nezbytny pro spravnou produkci NAP
peptidu. Proto se u déti syndrom projevuje mimo jiné intelektualnim

postizenim a poruchami autistického spektra. [? eprioeas
Davunetié
Davunetide prokazal v preklinickych studiich bezpecnost . -

a neuroprotektivni u¢inky srovnatelné s piirozenym NAP peptidem. & —



Terapie pro déti s ADNP syndromem

Kauzalni lé¢ba ADNP syndromu v soucasné
dobé neexistuje. Terapie je proto zamérena
na zmirfmovani symptomd, napfiklad
prostiednictvim logopedické,
ergoterapeutickeé a fyzioterapeutické péce.

Vyznamny prinos pro déti s ADNP
syndromem maji evidence-based
behavioralni terapie ABA a ESDM.

Kazuistika ceského pacienta publikovanav
Casopise Journal of Molecular
Neuroscience (Holec & Gozes, 2025)
dokumentuje uspésnou intervenci Early
Start Denver Model (ESDM) u chlapce s
ADNP syndromem.

Editorial: A Child with ADNP Syndrome: A Case Study of Symptoms
Diaagnostic Process and Innovative Behavioral Intervention Modes

Chlapec absolvoval celkem 97 hodin
terapie se dvéma terapeuty béhem 9
meésicq, s frekvenci 3-4 sezeni tydné.
ESDM terapie, ktera cili na déti do 48
mésicU véku a zaclenuje techniky
aplikované behavioralni analyzy (ABA),
prinesla vyznamné pokroky v
komunikacnich a socialnich dovednostech.

Kazuistika zaroven potvrdila, ze ABAa
PROMPT terapie jsou ucinné metody pro
déti s ADNP syndromem. Autor kazuistiky,
predseda ADNP asociace Miroslav Holec,
tak prispél k rozsifeni odbornych poznatku
o terapeutickych moznostech u tohoto
vzacného syndromu.

PublfQed



https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/40272624
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/40272624
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/40272624

Vzdélavani a vyzkum

Béhem unora probéhl druhy béh vzdélavaciho programu EUPATI (European Patients'
Academy on Therapeutic Innovation). ADNP asociace se ucastnila ¢asti zamérené na
neklinické testovani a farmaceuticky vyvoj, ktery se nasi organizace velmi Uzce tyka.
Ziskané znalosti jsou pro nas klicové pfi snaze o vstup do klinického hodnoceni.

_—
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Neznama varianta v ADNP

V Ceské republice byl diagnostikovan pacient se zdédénou variantou p.Pro5Ser v ADNP,
ktera je klasifikovana jako varianta neznamého klinického vyznamu. ADNP asociace
poskytla rodiné informacni podporu a zprostfedkovala moznost Ucastnit se vyzkumu, ktery
by odhalil, zda varianta zpUsobuje ADNP syndrom. Zaroveri ADNP asociace iniciovala v
ramci programu RD-Factory dalsi vyzkum této varianty.

ADNP syndrom -~
Klinické indika&ni markery pro cilené genetické Miroslav Holec prezentova lLna 1.CS

Mirostav Holec, ADNP anocisce. 2.5

wocikONGresu lékarske genetiky poster

== g méreny na klinické indika¢ni markery
pro cilené genetické testovani. Prace
syntetizuje soucasné poznatky o
genetickem pozadi ADNP syndromu a
identifikuje specifické klinické markery,
které by mély vést lékare k indikaci
genetického testovani na pfitomnost
variant v genu ADNP.




Setkavani

Setkavani s dalSimi pacientskymi organizacemi a uicast na odbornych
akcich jsou pro efektivni pacientskou advokacii nenahraditelné. Sdileni
zkuSenosti s organizacemi, které Celi podobnym vyzvam, pomaha budovat
spolecny hlas a posiluje schopnost prosazovat zmény na systémové urovni.
V roce 2025 se ADNP asociace aktivné zapojila do Sirsi komunity.
Zucastnila se napfriklad Sympozia zdravotnického deniku ¢i workshopu a
kulatého stolu projektu RD-Factory. Tyto akce umoznuji navazovat kontakty
s odborniky, zastupci statni spravy i dalSimi pacientskymi organizacemi a
prispivaji k tomu, aby hlas rodin s vzacnymi onemocnénimi byl slySet tam,

kde se rozhoduije.

Setkani rodin s ADNP syndromem

Béhem roku 2025 se uskutecnila prvni dvé
online setkani pecujicich o déti s ADNP
syndromem. Historicky vibec poprvé tak
mohli rodiCe déti s ADNP syndromem
vzajemné sdilet zkuSenosti s péci o sve deti a
predavat si praktické rady.

Koncem listopadu jsme se ucastnili
jubilejniho desatého setkani APO
Alumni na Francouzském
velvyslanectvi v Praze. Potkali jsme
spoustu skvélych a inspirativnich
lidi z pacientskych organizaci a
odnasime si nové kontakty i energii
do dalsi prace.



Spoluprace

ADNP asociace se stala na zatatku roku 2025 ¢lenem Ceské
asociace pro vzacna onemocnéni (CAVO), ktera zastie3uje
organizace hajici zajmy pacientd se vzacnymi onemocnénimi
v Ceské republice. Pfedseda ADNP asociace Miroslav Holec se
stal jednim z koordinatord Platformy pro ultra-vzacné a
nediagnostikované pacienty pii CAVO, ¢imz aktivné piispiva k
reSeni specifickych problém( pacientd s extrémné vzacnymi
diagn6zami, u nichz je diagnostika a pfistup k lécbé
obzvlasté narocny.

V roce 2025 se ADNP asociace stala ¢clenem EURORDIS (Rare
Diseases Europe), unikatni neziskové aliance sdruzujici vice nez
1 000 pacientskych organizaci ze 77 zemi, ktera spolecné usiluje
\ o0 zlepSeni zivota vice nez 30 milionu lidi zijicich se vzacnym

onemocnénim v Evropé. EURORDIS propojuje pacienty, rodiny a
EURURDIS pacientské skupiny, mobilizuje komunitu vzacnych onemocnéni a

posiluje hlas pacientti pfi formovani vyzkumu, politik a sluzeb.
RARE DISEASES EUROPE Clenstvi v EURORDIS umozfiuje ADNP asociaci aktivné se zapojit
do celoevropskych iniciativ, sdilet zkuSenosti s dalSimi
pacientskymi organizacemi a prosazovat zajmy pacientt s ADNP
syndromem na mezinarodni urovni.

***

V roce 2025 jsme se zapojili do iniciativy ADNP Europe - evropske
asociace rodicd a rodin déti s ADNP syndromem, ktera byla zalozena v
Belgii v roce 2025. Cilem organizace je budovat globalni sit pacientl a N

rodin, zvySovat poveédomi o ADNP syndromu a podporovat vedecky g
vyzkum s cilem dosahnout lécby tohoto onemocnéni. Asociace T T
sdruzuje narodni organizace z celé Evropy a spolupracuje s pfednimi ADN P
védeckymi odborniky na poli ADNP vyzkumu. Nase élenstvi nam EUROPE

umoznuje sdilet zkusenosti, koordinovat aktivity s dalSimi evropskymi
rodinami a spolecné posilovat hlas pacienti na mezinarodni Grovni.



Pribéhy rodin

Narozeni ditéte je pro vétsinu rodicu
okamzikem radosti a ofekavani. U déti s
ADNP syndromem vs$ak toto obdobi rychle
prechazi do nejistoty a obay, kdyz se
zaCnou objevovat zdravotni komplikace a
stale vyraznéjsi opozdeni ve vyvoji.
SpoleCnym jmenovatelem pfibéh rodin je
nekonecna cesta za odpovedmi, ktera
Casto vede pres desitky lékarskych
vySetfeni, terapii a nezfidka i mylnych
diagndz. Jedna z rodin ¢ekala na sdéleni
diagnozy dokonce dlouhych 15 let.

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

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 Ci poruchy spanku. Rodice
vkladaji obrovské mnozstvi energie a
€asu do toho, aby svym détem zajistili
co nejlepSi péci. Specializované
neurorehabilitace, behavioralni terapie,
ergoterapie, logopedie a psychologicka
podpora jsou vyctem béznych intervenci,
které vyzaduji statisicové financni vydaje,
které nejsou hrazené z pojisteni.

Pribéhy rodin, které najdete na naSem
webu sdileji nejen tézkosti, ale i okamziky
nadeje. Diagndza ADNP syndromu, i kdyz
zdrcuijici, pfinesla rodinam odpoveédi, pro¢
déti neprospivaji nebo reaguji jinak nez
jejich vrstevnici.

Prijeti diagndzy je vSak jen zacatkem nové
cesty. Cesty hledani dostupnych terapii,
reSeni financ¢ni zatéze, a predevsim
budovani podplrného zazemi, které détem
umoznuje posouvat se, byt pomalu,
kupredu.

~Postupné jsme pochopili, Ze jsme rodina,
které systém nedokdZe pomoci.”

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

~Prdli bychom si, aby se dokdzala jednou
postavit na své vlastni nozky.

Zivoty rodin nejsou jen o tézkostech, ale
pfedevsim o nadéji, ktera pohani kazdého
rodice ditéte s ADNP syndromem vpred.

Kazdy maly pokrok nasich déti je
velkym vitézstvim a vysledkem
obrovského Usili a péce.


https://adnpasociace.cz/pribehy

Strategické cile pro rok 20

Zapojeni do klinického hodnoceni

Klicovou prioritou je podpora zapojeni Ceskych
pacientl do klinického hodnoceni léCivého pripravku
Davunetide. Zprostfedkujeme Uzkou spolupraci s
prislusnymi klinikami a rodinam poskytneme
komplexni informacni servis pro jejich informované
rozhodovani.

Diagnostika a osvéta

Mnoho pfipadl ADNP syndromu zlstava
nediagnostikovano. V roce 2026 se proto aktivne
zaméFime na vyhledavani dalsich pacient( v CR. Nagim
cilem je takeé cilena osvéta mezi odbornou verejnosti a
publikace odbornych ¢lankd v ceském prostiedi.

Rust kompetenci v pacientské advokacii

Efektivni zastupovani pacientd vyZaduje odborné
znalosti i silné partnerské sité.V roce 2026 planujeme
absolvovani celého vzdélavaciho programu EUPATI a
prohloubeni spoluprace v ramci ERN ITHACA i s dalSimi
pacientskymi organizacemi na narodni a evropské
arovni.




Podékovani

Velké podékovani patti Ceské asociaci pro vzacna onemocnéni za
dlouhodobou podporu a spolupraci, Akademii pacientskych
organizaci za cenné vzdéelavaci akce a vSsem pacientskym
organizacim, které jsme meli v roce 2025 moznost poznat.

Ze srdce dékujeme rodicam, ktefi nam daveruji a oteviené sdileji
sve pribehy. Prave jejich odvaha a ochota jsou zakladem, na kterém
spolecné budujeme silnou komunitu.

Diky patfi také vSem partnerim a pfateldm spolku, ktefi pfispivaji
k jeho viditelnosti a Sifeni povedomi o ADNP syndromu.



Dle vyhlasky &. 325/2@15 Sb.

PREHLED O MAJETKU A ZAVAZCIiCH
(v celych tisicich K¢)

Jmeéno a pfijmeni / Nazev firmy:
ADNP asociace, z.s.

Adresa:
Tryskovicka 1815/21, 196 @@, Praha 9

IC: 22260927
Obdobi: 1.1.2025 - 31.12,2025

Zapsana do VR dne: 14.11.2024

Pravni forma: Spolek

W likvidaci: e~ NE

Predmét podnikani:

organizace pro pacienty

Okamzik sestaveni Gcetni zavérky: 1.3.2026
Sestaveno dne: 1.3.2026

Bézné ucetni obdobi Minule ucetni obdobi

A. Majetek

01 Dlouhodoby nehmotny majetek

02 Dlouhodoby hmotny majetek

03 Finanéni majetek

04 Penézni prostfedky v hotovosti a ceniny

05 Penézni prostfedky na bankovnich Gétech

31 13

06 Zasoby

07 Pohledavky

08 Uvéry a zapljiky poskytnuté

08 Ostatni majetek

10 Majetek celkem

31 13

B. Zavazky

01 Zavazky

02 Uvéry a zapiijcky pfijate

03 Zavazky celkem

99 ROZDIL MAJETKU A ZAVAZKU

31 13

Podpisovy zadznam statutarniho organu:

s

Podpisovy zaznam uéetni jednotky:




Dle vyhlasky €. 325/2815 Sb.

PREHLED O PRIJMECH A VYDAJICH

(v celych tisicich K&)

Jmeéno a pfijmeni { Nazev firmy:
ADNP asociace, z.s.

Adresa:

Tryskovicka 1015/21, 196 @@, Praha 9

1C: 22260927
Obdobi: 1.1.2025 - 31.12.2825

Zapsan do VR dne: 14,11.2024

Pravni forma: Spolek

V likvidaci: e+ NE

Predmét padnikani:

organizace pro pacienty

Okamzik sestaveni ucetni zaverky: 1.3.2026
Sestavenodne: 1.3.2026

Bé&Zné Géetni obdobi Minulé G&etni obdobi

Hospodarska
Einnost

Hospodarska

Hlavni Einnost Einnost

Hlavni éinnost

A. Prijmy

01 Prodej zbozi

02 Prodej vyrobki a sluzeb

03 PHijmy z vefejnych sbirek

04 Pfijaté penézni dary mimo vefejné sbirky

11 17

05 Pfijaté &lenské pfispévky

06 Dotace a piispévky piijaté z vefej. rozpoétl

07 Ostatni

08 Pribézné polozky

09 Kursové rozdily

10 Pfijmy celkem

11 17

B. Vydaje

01 Dlouhodoby nehmotny a hmotny majetek

02 Material

03 Zbozi

04 Sluzby

11 5

05 Mzdy

06 Pojistné za zaméstnance a zaméstnavatele

07 Ostatni osobni vydaje

08 Ostatni

09 Pribézné polozky

10 Kursové rozdily

11 Vydaje celkem

11 5

99 ROZDIL PRIJMU A VYDAJU

Podpisovy zdznam statutarniho organu:

17

Podpisovy zaznam Ucetni jednotky:

ytesieng s rogreTs FOIRM S0 - Wath KSHOIE ¢
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