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APAT — Asociace pacient( s Ataxia Telangiectasia z.s.

Zapsany spolek podle zdkona ¢. 89/2012 Sb., obéansky zakonik
23364718

U Zabéhlického zdmku 3300/13A, Zabéhlice, 106 00 Praha 10

Spolkovy rejstfik vedeny Méstskym soudem v Praze, oddil L, vlozka L
80579

25. ¢ervna 2025 (den zapisu do spolkového rejstfiku)

Predseda — Mgr. Tomas Pavlicek, ve funkci od 25. 6. 2025; jednd za
spolek samostatné

Vybor spolku (tficlenny): Mgr. Tomas Pavlicek, Ing. Tomas Michal, Bc.
Martina Pavlickova

25. 6. 2025 - 31. 12. 2025 (prvni, zkracené ucetni obdobi)
www.apat.info

info@apat.info
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2203274422 / 2010

Udaje odpovidaji zapisu ve spolkovém rejstfiku vedeném Méstskym soudem v Praze a zakladatelské

dohodé ze dne 29. 5. 2025.



2. Uvodni slovo predsedy
Vazeni ¢lenové, partneti a pratelé spolku,

rok 2025 byl pro APAT rokem prvnim. Formalné jsme vznikli v kvétnu 2025 podpisem zakladatelské dohody
a v cervnu zapisem do spolkového rejstiiku. Fakticky ale nase ¢innost zacala mnohem dfive — u jedné
rodiny, jednoho ditéte a jedné diagndzy, kterd v Ceské republice dlouho neméla nikoho, kdo by za ni mluvil.

Ataxia-telangiectasia je onemocnéni, které bylo poprvé na celém svété popsano v roce 1926 ceskymi lékari
profesory Syllabou a Hennerem. O sto let pozdéji u nas neexistuje specializované pracovisté s
centralizovanou péci o pacienty s timto vzacnym nevylécitelnym onemocnénim ani registr pacient(.

V roce 2025, kdy se pfipojila dalsi aktivni rodina jsme formalizovali to, na ¢em jsme neformalné pracovali uz
nékolik let — platformu pro informovani a podporu rodin pacient( s AT. Zintenzivnili jsme komunikaci se
zahranicim, abychom mohli rodindm pacient zajistit aktualni informace o vyvoji [éCby a trendech v oblasti
AT, zacali vice komunikovat a sdilet data s odbornou verejnosti a dalSimi spolky.

Na dalsi roky pred nami stoji dalsi vyzvy a to predevsim snaha o zfizeni specializované kliniky s
centralizovanou péci pro nase pacienty s AT a dale s vyvojem individualizované n-of-1 ASO terapie pro

jednu z mutaci AT. Jde o prvni pfipad v CR, kdy pacientskd organizace bude iniciovat a financovat vyvoj
individualizované ASO terapie.

Vime, Ze je to velka vyzva, kterd nemusi skoncit Uspéchem, ale vyzvy jsou pro rodice déti s nevylécitelnou
diagnozou dennim chlebem.

Mgr. Tomas Pavlicek, predseda spolku



3. Poslani, ucel a hlavni ¢innost spolku

Ucel spolku je vymezen v &l. Il stanov. Spolek byl zaloZen zejména za Gcelem:

¢ podpory vyzkumu, vyvoje a dalSich aktivit souvisejicich s hledanim lécby AT a jeji aplikaci v praxi;
e sdruZovani pacientu s AT, jejich rodin a pfiznivcy;
¢ informovani, podpory a vzdélavani pacientd, jejich rodin i Siroké verejnosti;
¢ podpory rozvoje osob s diagndzou AT a jejich rodin véetné jejich dusevniho zdravi;
e zastupovani a prosazovani prav pacient( u statnich i nestatnich organizaci;
e komunitni ¢innosti pro rodiny pacientl s AT;
¢ spoluprace s dalSimi pacientskymi organizacemi, predevsim z oblasti raritnich onemocnéni;
e spoluprace s odborniky, zdravotnickymi zafizenimi a zahrani¢nimi organizacemi;
¢ financni a materiadlni pomoci pro pacienty s AT a jejich rodiny,
a to predeviim na tzemi Ceské republiky a Slovenské republiky.

Predmét Cinnosti podle ¢l. Il stanov a zapisu ve spolkovém rejstfiku:
¢ Hlavni ¢innost: zajistovani financnich prostfedkd nezbytnych pro realizaci projektd naplriujicich ucel
spolku, predevsim pro podporu vyzkumu, vyvoje a lé¢ebnych a terapeutickych intervenci.
¢ Dalsi predmét Cinnosti: poskytovani poradenstvi a podpora osob s AT a jejich rodinnych pfislusnik(;
realizace osvétové ¢innosti.

Cleny spolku jsou osoby s diagnézou AT, osoby jim blizké a jejich zastupci podle ob¢anského zakoniku a tyto
osoby maji zasadni vliv na ¢innost spolku ve smyslu § 113f zakona ¢. 372/2011 Sb., o zdravotnich sluzbach.

4. Ataxia-telangiectasia a cilova skupina

Ataxia-telangiectasia (AT, syndrom Louis-Barové, OMIM: 208900) je vzacné dédi¢né autozomalné recesivni
onemocnéni zplsobené mutacemi genu ATM na chromozomu 11g22. Onemocnéni bylo poprvé popsano v
roce 1926 ceskymi lékafi prof. Syllabou a prof. Hennerem; gen ATM byl identifikovan tymem Yossiho
Shiloha v roce 1995.

Klinicky obraz zahrnuje progresivni mozeckovou ataxii a dalsi neurologické postizeni, imunodeficienci s
opakovanymi respiracnimi infekcemi, okulokutanni telangiektazie a vyrazné zvysené riziko nadorovych
onemocnéni. Kauzalni IéCba neexistuje; péce je symptomaticka a multidisciplinarni.
Zakladni epidemiologické udaje:
e prevalence 1:40000 az 1 : 100 000;
e prenaseci mutace ATM pfriblizné 1 : 100;
® popsano vice nez 600 rdznych mutaci genu ATM,;
¢ prlimérna délka Zivota priblizné 20-30 let;
¢ nejCastéjsi priciny umrti: opakované a tézké respiracni infekce s chronickymi plicnimi komplikacemi,
maligni nadory (zejména hematologické), progrese neurologického postizeni s dopadem na Zivotni
funkce.



Cilovou skupinou spolku jsou pacienti s AT a jejich rodiny v Ceské republice a na Slovensku, déle o$etfujici
Iékari a odborna i laicka verejnost.

V CR a SR neexistuje centralizovand evidence ani lékafska péce, pro pacienty s AT (stejné tak jako pro
mnoho dalsSich vzacnych onemocnéni). Centralizace péce a sbér dat je jeden z cili na nésledujici obdobi.

Nase odhady vychazejici s prevalence, primérné délky doziti a novych pacientl s AT, ktefi se ndam hlasi je Ze
v CR a SK je cca. 50 pacient(i s AT. Pro rok 2026 planujeme sbér kontakt(l prostfednictvim lékaiG
(neurologové, imunologové, onkologové).

5. Clenska zakladna a vliv pacientti na €innost spolku
Clenem spolku mohou byt podle &l. IV stanov fyzické osoby starsi 18 let; o pfijeti rozhoduje predseda.
Pocet ¢lent k 31. 12. 2025 bylo 5, vZdy slo o rodice pacient(.

Spolek ke konci roku spolupracoval s 9 rodinami pacientt s AT, cil na rok 2026 je minimalné 20 rodin.

6. Organy spolku a jejich ¢innost

Statutarnim organem spolku je predseda, nejvyssim orgdnem je tficlenny vybor, ktery se podle stanov
schazi nejméné Ctyrikrat rocné. Prvnimi ¢leny vyboru jsou zakladatelé spolku.

Zakladateli spolku jsou Mgr. Tomas Pavlicek, Ing. Tomas Michal a Bc. Martina Pavlickova; zakladatelska
dohoda byla uzaviena v Praze dne 29. 5. 2025. Prvnim predsedou spolku byl uréen Mgr. Tomas Pavlicek.

Clenové organti vykondvali své funkce bez naroku na odménu.

7. Prehled cinnosti v roce 2025

7.1 Vychodiska a vznik spolku

Prvotnim impulzem pro vznik organizace byla — jako u fady pacientskych organizaci — diagnodza v rodiné:
Tobias byl diagnostikovan ve véku 25 mésicli v roce 2019. Od roku 2019 probiha spoluprace s americkou
organizaci A-T Children's Project (ATCP), zprvu formou pomoci pfi harmonizaci dokumentace pro Global A-T
Family Data Platform ve stfedoevropském regionu (databaze mutaci a doplrikovy sbér a analyza vzorkd slin
pacientd s AT) a také s dalsimi odborniky na AT.

Od roku 2022 organizace fungovala neformalné; ATCP na ni od té doby odkazuje vétsinu pacient(l z Ceské
republiky a Slovenska. V roce 2023 vznikla komunikacni skupina rodin, vyuZivana predevsim matkami déti s
AT. Formalni zaloZeni APAT probéhlo v kvétnu 2025.

7.2 Podpora pacienti a rodin

e individualni poradenstvi rodinam nové diagnostikovanych pacient( a sdileni zkusenosti mezi rodinami
v CRa SR;

¢ provoz komunitni komunikacni skupiny rodin;

¢ lokalizace mezinarodnich klinickych doporuceni pro AT do ¢eského jazyka a do podminek ¢eského
zdravotniho systému;

e zajisténi personalizovanych davek nikotinamid ribosidu pro pacienty s AT;

« podpora rozvoje hiporehabilitace pro pacienty s AT v Ceské republice (aktivita probihajici od roku
2020)



Komunikace s ¢leny a rodinami pacientd s AT probiha v nékolika Urovnich, nejaktivné;si je whatsapp
skupina, ktera fesi predevsim bézné operativni problémy rodin s pacienty AT, vice oficielni informace
sdilime v uzavrené skupiné na FB.

7.3 Osvétova a odborna cinnost

V rdmci aktivit pred zalozenim byly aktivity pro AT pacienty v CR prezentovany v listopadu 2024 na
mezinarodni konferenci Gene Therapy for AT v Bostonu, USA.

V zari 2025 jsme APAT prezentovali na workshopu Rare Disease Factory v Praze. RD-Factory je program,
ktery vede Ceské centrum pro fenogenomiku UMG AV CR ve spolupraci s Ustavem molekularni a translaéni
mediciny UP v Olomouci. V ramci druhého kola byla AT vybrana jako jedna z diagnoz, ktera ziska bezplatnou
podporu ze strany RD Factory.

Nasledné jsme se Ucastnili s prednaskou “APAT and the Global Landscape of Ataxia-Telangiectasia Patient
Organisations” 7.ro¢niku CCP Phenogenomics Conference v Praze. Nase sekce byla spole¢na s Timothy
W.Yu, associate professor at Harvard Medical School a associate member of the Broad Institute. Timothy
W.Yu je zakladatel oboru individualizované (n-of-1) ASO terapie.

7.4 Spoluprace s odbornou verejnosti a institucemi

APAT byl v fijnu 2025 pfijat za ¢lena Ceské asociace pro vzacna onemocnéni - vzacna-onemocneni.cz.
Zastresujici neziskova organizace sdruzujici pacientské organizace zamérené na jednotlivé vzacné diagndzy
nebo diagnostické skupiny, a také jednotlivé pacienty, pro jejichz diagndzu Zadna organizace neexistuje.

Dale komunikujeme se spratelenymi pacientskymi organizacemi jako jsou napfiklad ASGENT, SPATA 5.

Vzhledem k budouci potiebé regulatorni podpory jsme zacali komunikaci se Statnim Gradem pro kontrolu
|éCiv a planujeme tuto spolupraci rozsitit.

V rdmci spoluprace s Ceskou hiporehabilita¢ni spoleénosti jsme se v dobé zakladani spolku t&astnili v rdmci
NIKEZ - Narodniho institutu kvality a excelence zdravotnictvi pfipravy operativnich doporuéeni U¢innost
hipoterapie u déti s poruchou funkce pohybového aparatu v porovnani s bézné dostupnymi rehabilitacnimi
intervencemi a Psychosocialni benefity hipoterapie u déti s poruchou funkce pohybového aparatu v
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porovnani s béZné dostupnymi rehabilitacnimi intervencemi.

V oblasti odborné verejnosti intenzivné komunikujeme s neurology a imunology, predevsim z FN Motol. V
budoucnosti bychom radi v CR a SR zajistili centralizovanou pé¢i pro pacienty s AT po vzoru AT klinik z UK.
Na rok 2026 planujeme kampan pro informovani odborné verejnosti o aktudlnim vyvoji v 1é¢bé AT a o
samotné existenci zastfesujici organizace.

Mimo CR komunikujeme s Iékafi, ktefi publikovali studie tykajici se vyuzita nikotinamid ribosidu pro
pacienty s AT (Holandsko a Norsko) a dale se zastupci spolecnosti IntraBio ve véci klinickych zkousek
pripravku AQNEURSA pro nase ¢leny a déle s prof. Matéjem Skorvdnkem z FN Kosice, SR.

7.5 Mezinarodni spoluprace

Spolek je zapojen do mezinarodni sité organizaci pacient( s AT. Dedikované organizace pusobi ve Spojenych
statech (A-T Children's Project), Velké Britanii (A-T Society, Action for A-T), Spanélsku (AEFAT), Italii
(Associazione Nazionale Atassia Telangiectasia), Australii (BrAshA-T) a v dalSich zemich véetné Indie,
Némecka, Brazilie, Japonska, Nizozemska, Norska, Polska a lzraele. Koordinaci zajistuji zastfesujici platformy
AT Global Alliance a AT Europe a mezinarodni pacientska iniciativa Global A-T Family Data Platform.



Spolek byl pfijat za ¢lena The Global A-T Alliance (https://cureat.org), aliance celkem 11 AT pacientskych
organizaci.

7.6 Podpora vyzkumu a vyvoje lécby
Hlavni ¢innosti spolku je zajistovani prostredkl pro projekty smérujici k 1é¢bé AT.

Spolek podporuje zajisténi dopliku stravy nikotinamid ribosid pro pacienty s AT, pracuje na zarazeni
pacientl do dalsi faze klinické studie AQNEURSA a aktivné monitoruje bézici vyzkumné aktivity a klinické
studie a zprostifedkovava udaje ¢lenim.

V roce 2025 spolek zahdjil pfipravu programu vyvoje antisense oligonukleotidu (ASO) cileného na vybranou
mutaci genu ATM. Program zahrnuje in silico navrh a in vitro vyvoj kandidatni molekuly a predstavuje
terapii individualizovanou pro konkrétni mutaci AT.

8. Hospodareni spolku

Spolek je neziskovou organizaci. Podle ¢l. VIII stanov tvofi jeho ptijmy dary, dotace, granty a pfijmy z
¢innosti a z majetku spolku; vydaje sméruji k naplriovani cill spolku v souladu s jeho hlavni ¢innosti.

Pro rok 2026 planujeme findraisingovou kampan, ktera by nam méla zajistit prostredky na vyse popsané

projekty.

8.1 Zdroje financovani

Financovani spolku v roce 2025 bylo pouze ze zdrojli darti od ¢len spolku. Celkové ptrijmy byly ve vysi
14.000 K.

Spolek v roce 2025 nepfijal Zddné financni ani nefinanéni plnéni od farmaceutickych spole¢nosti ani od
vyrobcl zdravotnickych prostredkd.

8.2 Piehled nakladl a vynost

PoloZka Suma
Prijmy
Dary ¢len( CZK 14'000.00

HV CZK 36.60

Ucetni zavérka za obdobi 25. 6. — 31. 12. 2025 je sestavena v rozsahu vykaz o pfijmech a vydajich a vykaz o
majetku a zavazcich.

9. Transparentnost

Spolek zverejiiuje na svych internetovych strankdch www.apat.info vykaz o pfijmech a vydajich a vykaz o
majetku a zavazcich a pfehled zdrojd financovani. Clenové organii vykonavaji funkce bez naroku na
odmeénu. Pripadny stfet zajma ¢lena organu je povinen dotceny ¢len oznamit vyboru, ktery rozhodne o
dalsim postupu.



10. Podékovani

Za podporu, odborné konzultace a ochotu sdilet zkusenosti dékujeme zejména témto osobam a
organizacim:

e Prof. Yossi Shiloh, profesor humanni genetiky, Tel Aviv University;

e Prof. A. M. R. Taylor, profesor genetiky nadord, University of Birmingham;

e Brad Margus, zakladatel A-T Children's Project;

¢ Jennifer Thornton, vykonna reditelka A-T Children's Project;

e Timothy W. Yu, MD, PhD, Associate Professor of Pediatrics, Harvard Medical School;

e doc. Radislav Sedla¢ek, Ph.D. — feditel Ceského centra pro fenogenomiku, UMG AV CR / BIOCEV
e Jan Prochazka, Ph.D. — zastupce Feditele Ceského centra pro fenogenomiku, UMG AV CR / BIOCEV
e MUDr. Alena Zumrova, Ph.D. — Centrum hereditarnich ataxii 2. LF UK a FN Motol;

e doc. MUDr. Adam Klocperk, Ph.D. — Ustav imunologie 2. LF UK a FN Motol;

e Bc. Monika Stastna Kohoutova, DiS. — predsedkyné Ceské hiporehabilitaéni spoleénosti, z. s.;

e vSem védclm, lékarim a dobrovolnik(im plsobicim v organizacich pacientl s AT.

V roce 2025 bychom chtéli podékovat za podporu firmam:

e SHADE Design by Slepcoff s.r.o.
e Baloo&Groot s.r.o.

11. Zameéry pro rok 2026 - 2027

¢ vyvoj invitro modelu ASO pro vybranou mutaci AT

¢ zajiSténi moznosti Ucasti pacientd s AT v klinickych studiich

 podpora registrace lé¢ebnych prostiedkd pro AT v CR

¢ rozsiteni komunikace s rodinami a sdileni zkusenosti;

e setkani rodin s pacienty s AT v CR a SR;

e zapis do Seznamu pacientskych organizaci vedeného Ministerstvem zdravotnictvi podle § 113f zakona
o zdravotnich sluzbach;

¢ vytvoreni modelu specializované AT kliniky (prenositelného potencialné i na dalsi vzacna onemocnéni);

o ziskavani prostfedkl a podpora projektll zpomalujicich progresi AT a jejich priznak;

¢ dalsi podpora vyvoje kauzalni Ié¢by, zejména programu ASO.

12. Prilohy

¢ Pfiloha ¢. 1 — Vykaz o ptijmech a vydajich a vykaz o majetku a zavazcich 25. 6. 2025 —31. 12. 2025

Schvalovaci dolozka

Tuto vyrocni zpravu o ¢innosti a hospodareni za obdobi 25. 6. 2025 — 31. 12. 2025 schvalil vybor spolku v
souladu s €l. VIl odst. 10 stanov v Praze dne 30.6 2026.



