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Nazdar!

UVITACI VIDEO

Zjisténi, ze vase dité ma syndrom KAT6, mlze prinést mnoho
emoci najednou - otazky, nejistotu a nadéje na to, jak bude
vypadat jeho budoucnost. Je zcela prirozené citit se zahlceni
neznamym, ale vézte, ze v tom nejste sami, kdyz podnikate dalsi
kroky vpred.

Prvni tydny a mésice po stanoveni diagndzy se mohou zdat
matouci a izolujici. Ale jak se dozvite vice a setkate se s dalSimi
rodinami na podobné cesté, uvidite, Ze jste soucasti silné a
soucitné komunity, kterd se navzajem podporuje. Pfed vami je
skutec¢na nadéje. Déti s KAT6 dale rostou, uci se a kazdy den
prekvapuji své rodiny.

Postupem Casu ma vase dité s ostatnimi détmi vice spolecného,
nez jste zpocCatku oCekavali. Potfeby vaseho ditéte jsou stejné:
laska, uceni, pratelstvi a spojeni, i kdyz mize dosahnout urcitych
milnikd svym vlastnim zplsobem a ve svém vlastnim Case. KAT6
je zdravotni stav, nedefinuje schopnosti, ducha ani potencial
vaseho ditéte.

Syndrom KATG6 sice prindsi jedinecné vyzvy, ale zaroven odhaluje
mimoradnd ponauceni o odolnosti, obhajobé a bezpodminecné
lasce. Prestoze se jednd o jednu z nejvzacnéjsich genetickych
poruch na svéteé, kterd postihuje méné nez 1 z 8 milionu lidi,
zdaleka nejste sami. Komunita KAT6 je plna rodin, které tuto
cestu prosly pfed vami a dychti se s vami podélit o rady,
povzbuzeni a podporu. Spolu s nimi se Nadace KAT6 zavazala
pomahat vasi rodiné zorientovat se v kazdé fazi této cesty.
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Co je syndrom
KAT6?

Syndrom KATG6 je velmi vzacné genetickeé
onemocnéni zplsobené variantami v
genech KAT6A nebo KAT6B KATGA nebo
KAT6B. Tyto geny funguji jako epigenetickeé
regulatory — pomahaji ,otevrit“ nasi DNA,
aby spravné geny mohly byt ve spravny
¢as pouzity pro zdravy rdst a vyvoj.

Predstavte si DNA jako nit pevné
navinutou na civce. Aby nase télo spravne
fungovalo, musi byt tato nit peclivé
rozvinuta ve spravny okamzik, aby kazdy
gen mohl vykonavat svou praci. Geny KAT6
nefidi pouze jednu funkci; ovliviuji aktivitu
mnoha rdznych genut napfi¢ nasimi
chromozomy.

Z tohoto dlvodu studium KAT6A a KAT6B
poskytuje védcim dllezité poznatky o
tom, jak rGizné Casti téla rostou a
spolupracuiji. To, co se z vyzkumu KAT6
dozvidame, ma potencial zlepSit zdravi
daleko za hranice téchto vzacnych
syndromd.

Déti se syndromem KATG6 rostou a vyvijeji
se svym vlastnim jedine¢nym zpUlsobem a
jejich potfeby se mohou znacné lisit.
Nékteré déti maji prospéch z vétsi lékarské
nebo vyvojové podpory, zatimco jiné
mohou mit mirnéjsi odchylky. Bez ohledu
na to, kam vase dité v tomto spektru
spada, existuji nastroje, terapie a pecujici
odbornici, ktefi mu mohou pomoci ucit se,
rdst a prospivat vlastnim tempem.

Védci stale zkoumaji priciny této
variability, ale dUkazy naznacuji, ze typ
varianty a jeji umisténi v genu mohou
ovlivnit jak typ, tak zavaznost symptoma.
Tento vztah mezi specifickou zménou genu
a znaky, které ovlivnuje, je znamy jako
korelace genotypu a fenotypu.
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Diagnostika KAT6

Syndrom KAT6 vznika, kdyz se geneticka
varianta objevi velmi brzy ve vyvoji plodu.
Ve vétSiné pripadl jsou tyto zmény de novo
(latinsky termin znamena ,,od zacatku®), coz
znamena, Ze varianta neni zdédéna od
rodiCe, ale vznika spontanné u postizené
osoby.

AZ donedavna vyzadovala identifikace
variant KAT6 komplexni genetické testovani,
které bylo Casto drahé a nebylo Siroce
dostupné. Dnes jsou tyto testy spiSe
hrazeny pojistovnami a varianty KAT6 jsou
zahrnuty do cilenéjSich testovacich paneld,
coz genetickeé testovani urychluje a
zpfistupnuje rodinam.

Mezi hlavni moznosti testovani patri:

e Sekvenovani celého exomu (WES):
Sekvenuje vSechny kédujici oblasti
(exony) genomu, které obsahuji vétSinu
variant zpUsobujicich onemocnéni.

e Sekvenovani celého genomu (WGS):
Sekvenuje cely genom, v€etné kdédujicich
a nekodujicich oblasti, coz z néj Cini
nejkomplexnéjsi moznost.

* Panel sekvenovani nové generace pro
mentalni postizeni (ID NGS): Cileny
panel, ktery zahrnuje varianty KAT6,
casto rychlejsi, dostupnéjsi a s vétsi
pravdépodobnosti schvaleny
pojistovnou jako prvni krok.

Dostupnost testll se mize v jednotlivych
zemich liSit, proto by si rodiny mély oveérit
mistni moznosti.

| pfes tento pokrok je mnoho déti a
dospélych se syndromem KATG6 stale
prehlizeno. Protoze se projevy KAT6 mohou
podobat jinym onemocnénim, jako je
autismus, détska mozkova obrna nebo
globalni vyvojové zpozdéni, rodiny mohou
obdrzet obecnou diagndzu, aniz by se
dozvédeély zakladni genetickou pfiCinu. Kromeé
toho ne v8ichni poskytovatelé zdravotni péce
jsou obeznameni se vzacnymi genetickymi
syndromy, takze nemusi byt nabidnuto
spravné testovani.

Nadace KAT6 se vénuje zvySovani povédomi
mezi rodinami, lékari a vyzkumniky. Nasim
cilem je pomoci vice lidem ziskat pristup ke
genetickému testovani, aby déti i dospéli

vvvvvv

ni spojenou podporu.

V roce 2026 byl syndrom KAT6 formalné
diagnostikovan u méné nez1 000 osob na
celém svété. S tim, jak se testovani stava
béznéjSim a povédomi o ném roste,
oCekavame, Ze tato Cisla porostou, coz
rodinam i lékardm umozni hlubsi pochopeni
tohoto vzacného onemocnéni.
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Varianty KAT6

VARIANTY KAT6: CO VIME A CO SE STALE UCIME

O tom, jak specifické varianty genl KAT6A a KAT6B ovliviuji jednotlivce, toho zatim mnoho
nevime. VétSina soucasnych zjisténi je zaloZzena na malych vyzkumnych studiich a védci
stdle pracuji na tom, aby presné pochopili, jak rizné varianty ovliviuji vyvoj a zdravi. S
pokracujicim vyzkumem se to, co dnes vime, mize zmeénit.

Genetické informace se mohou zdat zahlcujici, ale abyste svému ditéti porozuméli,
nemusite byt odbornikem na genetiku. Ve vétSiné pripadl mize genova varianta pomoci
vysveétlit obecné vzorce, ale nemUze predpovédét budoucnost, schopnosti, osobnost ani
potencial ditéte. Vyvoj vaSeho ditéte je formovan mnoha faktory, v€etné terapii, lékaFské
péce, podpory rodiny a jeho vlastnich jedine¢nych silnych stranek.

POCHOPENI VARIANT KAT6

Geny jsou jako instrukce napsané v knize. Tyto instrukce fikaji télu, jak vytvaret bilkoviny,
které pomahaji bunkam plnit jejich ukoly. Varianty (nebo zmény) v genech KAT6A a KATGB
mohou ovlivnit, jak dobre jsou tyto instrukce ¢teny a dodrzovany v bunkach. Pochopeni
specifické varianty vaSeho ditéte vam mlze pomoci lépe porozumét jeho symptomum.

TYPY VARIANT KAT®6:

e Nesmyslné nebo posunové varianty - Ty zpUsobuji, Ze se instrukce
zastavi prilis brzy, takZe protein je neuplny. Je to jako véta v knize,
ktera konCi v poloviné a nedava smysl.

e Varianty v misté sestfihu — Tyto varianty ovliviuji, jak jsou
instrukce genu stfihany a spojovany dohromady. Dulezité Casti
mohou byt vynechany nebo preskupeny. Je to jako odstranéni
predpony slova, coz mize zménit jeho vyznam nebo ztizit jeho
pochopeni. Napfiklad pamatujte - ¢len

e Missense varianty - v genu se zmeéni jedno ,pismeno® ¢imz se
jeden stavebni blok proteinu vymeéni za jiny. Tyto varianty jsou
obvykle spojeny s mirnéjsimi priznaky. Je to jako chybné napsané
slovo: nékdy mu stale rozumite a jindy se vyznam zmeéni. Napriklad:
»pes“ > les” (zde se vyznam zmeéni) vyznam méni)

* Rozsahlé delece nebo duplikace - k nim dochazi, kdyz ¢ast genu, Ziistéte vice o genetickych
nebo nékdy i cely gen, chybi (vymaZe se) nebo se opakuje variantach.
(duplikuje). Je to jako vynechani celych vét nebo opakované
opakovani stejné véty v odstavci.

Typy variant KAT6
(KAT6A a KAT6B)

= Nesmysl

I| PFilis brzy zastavi prijem
proteinu - a ten tak zlistane
netplny

Posun cteciho ramce
Posune ¢teci rdmec - vytvor{
vadny protein

Misto spoje
Ovliviiuje, jak jsou genové
instrukce spojovany dohromady

Missense
Zmeéni jeden stavebni blok v
proteinu

Rozsahlé mazani nebo
duplikace

Odstrariuje nebo kopiruje velké
¢asti genu

20q g & g
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JAK SE UMISTENI VARIANTY
VZTAHUJE K PRiZNAKUM

Védci zkoumaji, kde se varianta v genu KAT6A
nebo KAT6B vyskytuje, protoZze umisténi muize
nékdy ovlivnit, jak jsou genetické instrukce
Cteny a jak vysledny protein funguje. Tento
typ vyzkumu pomaha identifikovat obecné
vzorce napFi¢ skupinami jedincq, ale
nepouziva se k predikci vysledkl u Zadného
jednotlivého ditéte. Geny jsou jako dlouhé
navody k pouZiti. Zména v jedné Casti
instrukci maze ovlivnit konecny vysledek jinak
nez zmeénayv jineé casti. Studiem umisténi
variant u mnoha jedinc mohou védci lépe
pochopit, jak geny KAT6 celkoveé funguji.
Dulezité je, ze tyto vzorce nejsou absolutni a
déti se stejnym umisténim varianty mohou
mit velmi odliSné schopnosti, problémy a
vyvojove cesty.

CO DOSUD VYZKUM POZOROVAL

Soucasny vyzkum naznacuje, Ze umisténi
varianty mize ovliviiovat symptomy, ackoli
zjisténi jsou zaloZzena na omezeném poctu
jedincl a neustale se vyvijeji. V nejvétsi
publikované studii jedincd s variantami
KATG6A védci zjistili, ze varianty vyskytujici se
pozdéji v genu byly Castéji spojovany s
vyraznéjsimi vyvojovymi problémy, zatimco
varianty dfive v genu byly Castéji spojovany s
mirnéjsimi rozdily v fecCi a uCeni (Kennedy et
al., 2019).

klinicky vyzkum tykajici se genu KATG6B ukazal,
Ze varianty maji tendenci se shlukovat ve
specifickych oblastech genu a jsou spojeny s
raznymi klinickymi vzorci. Varianty na zacatku
exonu 18 jsou Castéji spojovany s
genitopatelarnim syndromem (GPS), ktery
obvykle zahrnuje vyznamnéjsi motorickeé,
kosterni a mozkové nalezy, zatimco varianty
na konci exonu 18 nebo v exonech 3,7,11 a
14-17 jsou Casteéji spojovany se Say-Barber-
Biesecker-Young-Simpsonovym syndromem
(SBBYSS) (Johnston a kol., 2018;
GeneReviews, 2020). Tato zjisSténi naznacuji
spektrum ucinkl zalozenych na tom, kde se
varianta vyskytuje, ackoli zkuSenost kazdého
ditéte zUstava jedinecna.

DULEZITE SDELENi PRO RODINY

Tato pozorovani popisuji skupinové trendy, nikoli individualni vysledky. Dité s pozdéjsi

vvvvvv

variantou se mlze potykat s nepredvidanymi problémy. Umisténi varianty je pouze jednou
c¢asti mnohem SirSiho obrazu, ktery zahrnuje lékarskou péci, terapie, podporu rodiny a
jedinecné silné stranky a potfeby kazdého ditéte. Tyto informace maji podpofit pochopeni,
nikoli omezit nadéji nebo definovat, ceho mlze dité dosahnout. Kazdé dité s KAT6 je jedine¢né
a jeho cesta nemuzZe byt ur¢ena pouze genetikou.
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Vlastnosti KAT6

Gen Nazvy syndromu DalSi ndzvy genu

Lysin nsf A
Arboleda-Tham syndrome ysine acetyltransferase 6

KAT6A MOZ (Monocytic Leukemia
(ARTHS) Zinc finger protein) MYST3
Say-Barber-Biesecker-Young- .

Simpson syndrome (SBBYSS) Lysine acetyltransferase 6B

KAT6B pson sy MORF (MOZ-related factor)

Genitopatelarni syndrom (GPS)

Ohdo syndrome (OHDOS) MysT4

Déti s KAT6A a KAT6B maji mnoho spolec¢ného. Tyto dva geny patfi do stejné rodiny
epigenetickych regulatorl genoveé exprese, coz znamena, ze pomahaji kontrolovat fungovani
ostatnich genl. Pokud dojde ke zméné v jednom z téchto gendl, mize to ovlivnit mnoho
aspektl vyvoje. | kdyz kazdy syndrom ma své vlastni jedinecné rysy, existuje mezi nimi velka
mira prekryvani.

VétSina déti s KAT6 ma urcity stupen zpozdéni FeCi a motoriky, nizké svalové napéti a
problémy s krmenim nebo gastrointestinalnim traktem, zejména v raném détstvi. Casté jsou
také problémy se spankem a zrakem. Déti s KAT6B maji Castéji vyrazné kosterni nebo
kloubni rozdily, v€etné kloubnich kontraktur, rozdild v kon¢etindch nebo abnormalit ¢ésky
kolene.

U nékterych déti s KAT6 se mohou takeé objevit neurologické nalezy, jako jsou zachvaty nebo
rozdily ve strukture mozku. S rostoucim détstvim se mohou projevovat muskuloskeletalni
problémy, v€éetné laxnosti kloubU, skolidzy, kontraktur nebo svalového napéti. Navzdory
témto potencialnim lékarfskym nalezim data z registru pacientl s KAT6A/KATGB (2025)
ukazuji, Ze vétSina rodi¢l uvadi, Ze jejich déti jsou celkové v dobrém zdravotnim stavu.

Je dllezité si uvédomit, ze kazdé dité je jedinecné. Specifické rysy a to, jak moc ovliviauji
vase dité, se mohou znacné lisit, a to i u déti se stejnou genetickou zménou. Vase dité bude
mit svou vlastni kombinaci silnych stranek, problémd a osobnosti. Rodiny ¢asto popisuji své
déti jako spoleCenské, laskyplné a uzasné odolné.

Tabulka na nasledujicich dvou stranach poskytuje podrobny prehled rysu pozorovanych u
KAT6A a KAT6B spolu s poznamkami k tomu, kdy se obvykle objevuji. Vasi rodiné by mohlo
byt uzitecné si tabulku vytisknout a sdilet ji s lékarskym tymem vaseho ditéte, aby mohl
vést péci a sledovat pokrok.
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HLASENE ZNAKY U SYNDROMU KAT6A A KAT6B

Velmi ¢asté: pozorovano u 50 % nebo vice jedinct

Casté: pozorovédno u 25-49 % jedincl

Méné casté: pozorovano u 5-24 % jedincl
Vzacné: pozorovano u méné nez 5 % jedincl

Kategorie Projev KAT6A KAT6B Vék nastupu
L, Celkové vyvojové opozdéni / S e Rozpoznano v kojeneckém
Vyvoj e J, Pv . Velmi gasté ° Velmi gasté ° P ,J =
intelektové postizeni nebo batolecim véku
Poruchy fec€i a jazyka (omezena rec, Velmi gasté® Velmi gasté ° Zpozdéni fe€i patrné v raném
apraxie) détstvi
. o 3 . . .5 L Obvykle zaznamenano v
Hypotonie (nizké svalové napéti) Casté Velmi Casté @ . -
kojeneckém véku
Poruchy chovani (v€etné: autismus,
poruchy smyslového zpracovani, Casté ' Méné Gasté ° Pozorovano béhem détstvi
ADHD)
Opozdéni motorickych dovednosti Patrné v kojeneckém nebo
(hrub&/jemna motorika, poruchy Casté ° Velmi gasté ° batolecim véku a mlze
pohybu) pretrvavat
Neurologie Epilepsie / zachvaty Méng &asté ° Casté ° MUzZe se objevit v détstvi
Rozdily ve struktufe mozku (Chiariho
malformace, abnormality corpus . 3 Zji&t8no na MRI, obvyKle v
callosum, ventrikulomegalie, ageneze, Vzacné Velmi ¢asté détStVlI'
lissencefalie, tethered cord, opozdéna
myelinizace)
Krmeni a Velmi patrné v kojeneckém
. . PotiZze s krmenim (problémy s sa 7 8 Py’ C N e w
gastrointesti o i Velmi Casté Velmi Casté veéku; néktefi vyzaduji
L . polykanim, krmeni sondou) , .
nalni potize dlouhodobé krmeni sondou
. . Pretrvava béhem
Gastrointestinalni potize (zacpa, reflux) Velmi Casté Velmi Casté détstvi/dospélosti a Casto
vyZaduje dlouhodobou Ié¢bu
Obvykle rozpoznano v
Strabismus, kortikalni zrakové postizeni e 7 . ., 8 . vy’ . P .
Zrak (CVI), refrakeni vad Velmi Casté Velmi Casté kojeneckém véku nebo raném
' y détstvi
. Obvykle rozpoznano v
Ztrata sluchu (pfevodni i percepcni), Cxx g R . A .
Sluch P P pcni) Méné Gasté’ Casté ° kojeneckém véku nebo raném

perforované bubinky

détstvi

Shodnost byla zaloZena na datech z ndsledujicich zdroja: 1. Arboleda et al., 2015 4. Kennedy et al., 2019 5. NORD Patient
Registry, 2025 6. National Organization for Rare Disorders, 2023 7. Tripathi et al., 2025 8. Yabumoto et al., 2021
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Pokracovani

HLASENE ZNAKY U SYNDROMU KAT6A A KAT6B

Velmi €asté: pozorovano u 50 % nebo vice jedincl
Casté: pozorovano u 25-49 % jedinci

Méné casté: pozorovano u 5-24 % jedincl
Vzacné: pozorovano u méneé nez 5 % jedincl

Kategorie Projev KAT6A KAT6B Vék nastupu
Vrozené vady / Y : icej : ' &
g y \{yrazne r.ysy 0b|IC€j? Velmi gasté Velmi gasté ° Rozpoznano ?d kojeneckého
organy (mikrocefalie, dysmorfie) véku
Vrozené srdec¢ni vady (defekt
sinového septa (ASD), defekt - - .
) e e g PFitomno pfi narozeni, pokud
komorového septa (VSD), Velmi Casté Velmi Casté o mElginge
oteviena tepenna ducej (PDA) a
chlopenni anomadlie)
. . .7 . ., 8 Rozpoznano od kojeneckého
Mikrocefalie Casté Casté -
véku
Anomadlie ledvi covych o . P
°mf"‘,'e., edvin / moc,:ovyc cest/ s x s 7 e .08 Zjisténo v kojeneckém véku
genitalii (hydronefroza, reflux, Méneé Caste Velmi Casté o
Ly Lo nebo v détstvi
strukturalni anomalie)
s , 3 s
Endokrinni potize (Stitna Zlaza, Méné Casté Casté Nastup je variabilni

ristovy hormon, puberta)

Muskuloskeletalni
systém

Vazivova laxita kloubC /
hypermobilita

Méné &asté *

Velmi ¢asté °

Pozorovano v kojeneckém
véku nebo raném détstvi

Rozviji se pozdéji v détstvi

Rozdily ve vyvoji patefe Méné Casté * Méné Casté 8
y Ve vyvoip nebo dospivani

Abnormalni ¢éska L L Pozorovano v kojeneckém

. Neni hlaseno Velmi Casté o . o

(ageneze/hypoplazie) véku nebo raném détstvi

PFitomno pfi narozeni, ale
Kontraktury / ztuhlé klouby Neni hlaseno Velmi ¢asté ’ mUze se rozvijet s vékem a

omezenou pohyblivosti
& c o & oy (5 vl Obvykle zaznamenano v
DalSi zdravotni Rdstové obtize (nizsi vzrist, T o 8 . s
- Méneé Casté Méneg Casté kojeneckém véku nebo
obtize hmotnost) )
ranych letech
NS o % .5 .5 Zacinaji v kojeneckém nebo
Casté infekce (respiracni, usni) Casté Casté L
batolecim véku

Poruchy spanku Casté ' Méné Easté ° Cavsto patrne v kogenei:kem

véku a mohou pretrvavat

3 ) . ., 6 . ., 8 Pozorovano v kojeneckém

Zubni abnormality Casté Casté

véku nebo raném détstvi

Shodnost byla zaloZena na datech z ndsledujicich zdroju: 1. Arboleda et al., 2015 4. Kennedy et al., 2019 5. NORD Patient
Registry, 2025 6. National Organization for Rare Disorders, 2023 7. Tripathi et al., 2025 8. Yabumoto et al., 2021
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Gastrointestinalni (GI) E,
probléemy u syndromu KAT6 &

U jedincl s KAT6 jsou bézné gastrointestinalni problémy kvali nizkému

svalovému tonu a rozdilim v motilité stfev. Ty mohou veést k zacpg, Pojmy GI, které je
zpomalenému traveni, kyselému refluxu nebo zavaznéjsSim komplikacim, treba znat
jako je stfevni nepriichodnost. Muze se to zdat ohromujici, ale lécba a Malrotace:
podpora krmeni mohou mit velky vyznam. | kdyz jsou stavy, jako je abnormalni umisténi

p < fy xs v o s stfev béhem vyvoje
malrotace nebo volvulus, vzacné, mohou byt Zivot ohrozujici, pokud 5y
nejsou vcas léCeny. Vzhledem k tomu, Ze komunikacni problémy a vysoky Volvulus:

prah bolesti jsou u KAT6 bézné, méli byste peclivé sledovat AgelEai s

vyprazdiovani svého ditéte, vimat si zmén v chovani a okamzité Zpusobujici strevni

Skeat « - " « . ichodnost
vyhledat lékaFskou pomoc, pokud se néco zdda byt v nepofddku. V&asné fataiats
rozpoznani a intervence jsou kliCem k prevenci zavaznych komplikaci. M

STREVNi OBSTRUKCE - STRUCNY PRUVODCE

U déti i dospélych s KAT6 se mUze vyskytnout stfevni nepriichodnost, ktera mize byt
zivot ohrozujici, pokud se neléci rychle.

ZNAMENI, NA KTERA SI DAT POZOR:

* Zmeény ve stolici nebo zacpa

e Zvraceni, prijem, nadymani nebo otok

* Neobvykla podrazdénost, stazeni se do sebe, letargie nebo neklid

e Pokud vase dité nedokaze spolehlivé sdélit bolest, mohou byt prvnim pfiznakem
zmeény v chovani.

PROC NA TOM ZALEZ]:

Nékteré stfevni problémy, jako je malrotace nebo volvulus, vyZzaduji rychlou
lékarskou pomoc. | kdyz vaSe dité stale plynati nebo ma stolici, ucpani mize byt stéle
vazné. Pokud se zda, Ze je néco v neporadku, okamzité vyhledejte lékarskou pomoc.

VASE ROLE:

Své dité znate lépe nez kdokoli jiny. Pokud si nékdy vSimnete néeho, co se mu zda
jinak nebo co se mu nezda uplné v poradku, je v poradku obratit se na svUj
zdravotnicky tym. D0véra ve své instinkty a ozvani se, kdyZz mate obavy, muze mit
velky vliv na to, aby vase dité bylo zdravé a mélo dostatek podpory.
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Pro nove diagnostikovane

Kontrolni seznam pro pecovatele déti se syndromy KAT6

LEKARSKE NASLEDNE SLEDOVANI

QO Sejdéte se s pediatrem nebo genetikem vaseho ditéte, abyste si provéfili diagndzu.
QO Zjistéte, které specialisty by vase dité meélo navstivit, a naplanujte si tvodni schlizku.
QO Uschovejte si kopie zprayv, vysledkd testl, zobrazovacich snimkd a doporuceni.

VCASNA INTERVENCE A SKOLNIi SLUZBY
Vék: 0-3 roky
O Pozadejte o vysetreni v ramci v€asné intervence.
O Sledujte doporuceni a pokrok v terapii.
Skoln{ vék:
(O Pozadejte o hodnoceni na urovni skoly.
O Vytvorte si Individualni vzdélavaci plan (IEP) nebo ekvivalent pouzivany ve vasi zemi.

REJSTRIK
O Prihlaste se do registru pacientll KAT6A/KATGB. Zaregistrujte se zde

O Vyplite komunitni dotaznik KAT6. Zuc¢astnéte se prizkumu

PODPORA PECOVATELU
OPripojte se ke skupiné podpory KAT6 na Facebooku a spojte se s ostatnimi, sdilejte

zkuSenosti a rady. Pripojit se ke skupiné
O Podivejte se na uvitaci video nadace pro nové diagnostikované rodiny. _Podivejte se na video

QO Spolehnéte se na své pratele a rodinu - mohou byt dllezitym zdrojem emocionalni

podpory.

USPORADEJTE S| ZAZNAMY
OVytvorte si pofadac nebo digitalni slozku pro:
- Lékarskeé souhrny a hodnoceni
- Terapie a Skolni plany a zpravy
- Kontaktni informace pro specialisty
- Poznamky k schuzce
- Vyvojové protokoly

ZUSTANTE V OBRAZE
QO Sledujte Nadaci KAT6 na Facebooku, Instagramu, LinkedInu, X a YouTube.

VYZKUMNE PRILEZITOSTI
QO Projdéte si aktualni vyzkumne studie a projekty sbéru dat na KAT6.org.

QO Zaregistrujte se a prispivejte do banky KAT6 iPSC. Zjistéte vice.
(O Veskere formulare souhlasu si uschovejte pro svou evidenci.
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http://www.kat6.org/patient-registry
https://forms.gle/yHkthuNqGfNNUd8k7
https://forms.gle/yHkthuNqGfNNUd8k7
https://www.facebook.com/groups/803280496369674
https://www.youtube.com/watch?v=3-5_xvMAMEs
https://www.youtube.com/watch?v=3-5_xvMAMEs
https://forms.office.com/Pages/ResponsePage.aspx?id=zDJ91SHBj0iwe9_nBWgMcYPtLnP7IghFlEt-_hcPC4JUMTBUUFNTUVdGUjZZN0pPQzFPODJZVkxRTC4u
https://forms.office.com/Pages/ResponsePage.aspx?id=zDJ91SHBj0iwe9_nBWgMcYPtLnP7IghFlEt-_hcPC4JUMTBUUFNTUVdGUjZZN0pPQzFPODJZVkxRTC4u

Lékarsti specialisté

Protoze KAT6 ovliviiuje mnoho oblasti vyvoje a zdravi,
vétSina déti pracuje s tymem specialistu, ktefi spolecné
koordinuji peci. Rodiny obvykle zacinaji s pediatrem nebo
genetikem, ktery dohlizi na rané potreby a vydava
doporuceni k dalsim specialistdm. Pokud je k dispozici
multidisciplinarni klinika, mGze péci zjednodusit také
spojenim vice specialistl do jednoho prostredi.

Mezi bézné specialisty mohou patfrit:

e Genetik - vysvétli diagndzu, zkontroluje genetickou zpravu vaseho ditéte a fidi
dlouhodobou péci.

e Vyvojovy pediatr - sleduje vyvojové milniky a koordinuje doporuceni k vySetfeni.

* Neurolog - hodnoti svalovy tonus, zachvaty a dalsi problémy nervového systému.

* Gastroenterolog (Gl) - fesi potize s krmenim, reflux a zacpu.

e Kardiolog — kontroluje srdecni rozdily.

e Endokrinolog - sleduje rist, Stitnou Zlazu a vyvoj hormond.

e Oftalmolog a audiolog — posuzuji zrak a sluch.

e Ortoped a ortotik — vySetfi kosti a klouby a v pfipadé potreby poskytne podplrné
pomucky.

e Specialista na usi, nos a krk (ORL) - zabyva se problémy s dychacimi cestami, infekcemi
usi, sluchem a potizemi s polykdnim nebo dychanim.

e Nutri¢ni poradce, terapeut krmeni nebo dietolog — podpora krmeni a zdravého rlstu.

e Zubar - sleduje zdravi Ustni dutiny, vyvoj zub( a zubni problémy.

Tym péce o vaSe dité se mlze v prabéhu ¢asu meénit. Néktefi specialisté, jako napriklad
specialisté na chovani nebo dusevni zdravi, mohou byt pfidani s tim, jak se objevi nove
potfeby, zatimco jini jiz nemusi byt s tim, jak vaSe dité roste, potfeba. Protoze kazdé dité s
KATG6 je jedinec¢né, je dllezité, aby se péce o néj pfizplsobila tomu, kym je a co v kazdé fazi
potrebuje.

Multidisciplinarni klinika KAT6 na Boston Children's Hospital

V Uunoru 2026 byl otevfen multidisciplinarni klinicky program vedeny Dr. Olafem
Bodamerem a Dr. Williamem Bruckerem, ktery nabizi komplexni lékaFskou péci pro
pacienty se syndromy KAT6A nebo KATGB.

Pro ot.ue,dnam s.cf.wuzky nebo |cv>ro dalsi informace kontaktujte @ Boston Childrens Hospital
koordinatora kliniky KAT6 na Cisle Wiiers Ue tworiid contas o nswors

rarediseases@childrens.harvard.edu.
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Lékarsky kontrolni seznam - syndromy KAT6A /KAT6B

Tipy pro rodiny:

e Obzvlaste dulezité je zakladni vySetfeni srdce, ledvin, mozku a endokrinnich funkci.
e VasSe dité nemusi potrebovat kazdy test; fidte se pokyny svého pediatra nebo genetika.
e Uschovejte si kopie vSech vysledku, abyste mohli v prbéhu ¢asu sledovat jejich pokrok.

() KARDIOLOGIE
O Echokardiogram (k detekci vrozenych srdec¢nich vad: ASD, VSD, PDA, anomalie chlopni)

VYVOJ A TERAPIE

O Vyvojove vySetfeni pediatrem nebo neurovyvojovym specialistou

O Doporuceni k v€asné intervenci (fizioterapie, terapie s ergoterapeutem, logopedie)
QO VysSetreni krmeni a polykani logopedem nebo specialistou na krmeni

(%) NEUROLOGIE

O VysSetreni détské neurologie (tonus, reflexy, zachvaty)

QO EEG (pokud existuje podezfeni na zachvaty nebo jako vychozi bod)

O Magneticka rezonance mozku (posouzeni Chiariho malformace, ventrikulomegalie, opozdéné
myelinace, zvétSené michy, ageneze corpus callosum) Vas lékar mlize nacasovat magnetickou
rezonanci na dobu, kdy je jiz planovana anestezie, napfiklad béhem jiného zakroku.

LEDVINY / MOCOVE CESTY
O Ultrazvuk ledvin (k detekci strukturdlnich anomalii nebo hydronefrozy)

ENDOKRINNI

O Testy funkce Stitné Zlazy

O Monitorovani ristu (vyska, hmotnost, rustové krivky)
O Hodnoceni puberty (s blizicim se dospivanim)

GASTROINTESTINALNI A VYZIVOVE
O VySetfeni gastrointestinalniho traktu (reflux, zacpa, dalsi problémy)
O Nutri¢ni vySetfeni / konzultace s dietologem (pokud existuji problémy s ristem nebo krmenim)

ZRAK A SLUCH
O Oftalmologické vySetreni (strabismus, kortikalni zrakové postizeni, refrakéni vady)
O Posouzeni sluchu

() MUSKULOSKELETALNI / ORTOPEDICKE
QO Ortopedické vysetreni (laxita kloubd, skolidza, kontraktury, ageneze, hypoplazie)

&) SPAT
O Posouzeni spanku (pfi podezfeni na potize se usinanim/udrzenim spanku/spankovou apnoe)
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Terapie

V&asna intervence a prubézna terapie mohou pro vase dité s
KAT6 znamenat pozoruhodny rozdil a pro rodiny Zijici v USA
jsou Casto k dispozici zdarma. Doporuceni k terapii asto
pochazeji od lékarl nebo vzdélavaciho tymu vaseho ditéte a
rodiny se také mohou rozhodnout pro soukromou terapii. Vase
dité bude postupovat vlastnim tempem, ale se spravnou
podporou a dostatkem povzbuzeni uvidite, ze se u n€j objevi
nové dovednosti krasnymi a ne¢ekanymi zpUsoby.

LOGOPERAPIE

Logopedicka terapie fesi komunikacni
zpozdéni a mze vaSemu ditéti pomoci
rozvijet verbalni i neverbalni komunikacni
dovednosti. Vzhledem k tomu, Zze déti s KAT6
Casto trpi vyraznym zpozdénim reci, mlze
terapeut vaseho ditéte zaradit augmentativni
a alternativni komunikaci (AAC), znakovy
jazyk nebo jiné strategie na podporu
vyjadfovani a porozumeéni. U déti s KAT6 se
casto doporucuje PROMPT terapie, ktera
vyuziva hmatové podnéty k vedeni feCoveé
produkce, ke zlepSeni artikulace a
srozumitelnosti.

KRMENI

Terapie krmenim se zaméruje na oralni motoriku,
potiZe s polykanim a senzorické problémy s
krmenim. Nékteré déti s KAT6 trpi refluxem,
Spatnym peroralnim pfijmem potravy nebo jsou
krmeny sondou. Terapeuti pracuji na bezpecnych
strategiich krmeni, pfechodu na peroralni krmeni,
pokud je to mozné, a zlepSeni prijmu Zivin.

FYZIKALNI TERAPIE (FT)

Fyzioterapie pomUzZe vaSemu ditéti zlepsit
silu, koordinaci a sebevédomi v pohybech.
Mnoho déti s KAT6 ma nizky svalovy tonus
(hypotonii), uvolnéné klouby nebo opozdéné
motorické milniky, coz maze ztézovat chizi,
stani a dalSi ¢innosti. Fyzioterapie podporuje
vasSe dité v bezpe¢ném pohybu, zlepSovani
rovnovahy a dosahovani novych milnikd.
Terapeuti s vdmi mohou spolupracovat na
nalezeni spravného vybaveni, jako jsou
korzety na chlizi, ortopedické vlozky nebo
invalidni voziky, aby se vaSe dité mohlo plné
zapojit a prosperovat.

ERGOTERAPIE (ERG)

Ergoterapie mUze vaSemu ditéti pomoci
rozvijet jemné motorické dovednosti,
schopnosti péce o sebe a adaptacni
strategie. Ergoterapie mize pomahat s
krmenim, oblékanim, psanim a pouzivanim
technologii a takeé resit problémy se
senzorickym zpracovanim, které jsou bézné
u déti s KAT6. Ergoterapie mlze vaSemu
ditéti doporucit adaptivni pomucky na
podporu samostatnosti doma i ve Skole.
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ZRAKOTERAPIE

Zrakova terapie mize vasemu ditéti pomoci,
pokud ma kortikalni zrakové postizeni (CVI),
strabismus nebo jiné zrakové problémy.
Terapie muze zlepsSit sledovani, zaostreni,
koordinaci o€i a vizualni zpracovani, coz jsou
dovednosti, které podporuji uceni,
bezpecnost a kazdodenni innosti. Vasné
vysSetfeni oftalmologem nebo o¢nim
terapeutem mUze vasemu ditéti pomoci co
nejlépe vyuzit jeho zrakovy vyvoj.

APLIKOVANA BEHAVIOROVA ANALYZA (ABA)

Terapie ABA se zaméruje na rozvoj
behavioralnich dovednosti, socialni
komunikace a schopnosti kazdodenniho
Zivota. U déti se syndromem KAT6 muze
podpofrit rozvoj jazyka, socialni interakci a
pomoci redukovat problematické chovani.
Programy jsou prizplsobeny silnym strankam
a potrebam kazdého ditéte a vyuzivaji
pozitivni posilovani a budovani dovednosti k
podpore rlstu.

INTENZIVNI TERAPEUTICKY PRISTUP

VODNI TERAPIE

Vodni terapie vyuziva vztlak a odpor vody k
podpore posilovani svalll, mobility a
koordinace. Voda poskytuje bezpecné
prostredi pro déti s hypotonii, omezenou
vytrvalosti nebo problémy s klouby a muze
zprijemnit terapii vaSemu ditéti a zaroven
podpofit funkéni pohybové dovednosti.

HIPOTERAPIE

Hipoterapie vyuziva jemné, rytmické pohyby
koné ke zlepSeni rovnovahy, drzeni téla,
koordinace a sily stfedu téla.

Krome fyzického zisku si mnoho déti uziva
jizdu na koni, coz zvysSuje sebevédomi,
zapojeni a u€ast na kazdodennich aktivitach a
terapii. | kdyz vétSina pojistoven hipoterapii
nehradi, mnoho komunit ma neziskové
organizace nebo jezdecké programy, které
nabizeji terapeutické sluzby spojené s konmi
za nizkou cenu nebo prostrednictvim financni
pomoci.

Intenzivni terapie, kterd obvykle trva priblizné tfi tydny, zahrnuje denni fyzioterapii, terapii s
détmi nebo lekce reci s vyuzitim specializovanych nastrojd a technik, jako je DMI (dynamicka
pohybova intervence). Tento intenzivni pfistup muaze vést k vétSimu rozvojovému zisku v oblasti
sily, mobility, komunikace nebo funk&nich dovednosti ve srovnani se standardnimi tydennimi
lekcemi. Mnoho rodin s KAT6 zaznamenava vyznamny pokrok béhem intenzivni lekce a po ni.

Spojte se s rodinami ve vasi mistni komunité s postiZzenim a poucte se z jejich zkuSenosti.
Kromé tradi¢nich terapii nékteré rodiny nachazeji prinos v pristupech, jako je hudebni nebo
arteterapie, terapie hrou, biofeedback, reflexni integracni terapie, terapie s domacimi mazlicky a

respiracni terapie.
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Casto kladené otazky

Bude moje dité chodit?

ma X

Mnoho déti s KAT6 se nauci chodit, i kdyZ se to ¢asto déje pozdéji nez u jejich vrstevnikd.
Jiné se mohou pohybovat odliSné pomoci podplrnych pomucek, invalidnich vozikd nebo
alternativnich zpUsobU dopravy. Vase dité mlze potrfebovat fyzioterapii nebo jinou
podporu k posileni a posileni rovnovahy. Pokrok mlze pfichazet pomalu, ale s dlslednou
terapii, povzbuzenim a trpélivosti bude vasSe dité i nadale ziskavat nové dovednosti a
sebevédomi ve svém vlastnim Case.

Jak bude vypadat uceni a Skola pro mé dité?

Déti s KAT6 Casto trpi vyvojovymi opozdénimi a rozdily v u€eni. Diky v€asné intervenci,
individualizovanym vzdélavacim plandm (IEP) a terapii mize vase dité dosahnout
smysluplného akademického pokroku. Silné stranky a vyzvy kazdého ditéte jsou jedinecné,
proto by pfistupy k u¢eni a podpora mély byt prizplsobeny individualnim potfebam vaseho
ditéte. Podpora ve Skole mUzZe zahrnovat Upravy tfid, individualniho asistenta, mensi
vzdélavaci prostredi, inkluzivni prostfedi s odpovidajici podporou nebo specializované skoly.

Nauéi se moje dité mluvit?

VétSina jedincl se syndromem KAT6 trpi opozdénim ve vyvoiji feci, ale jejich schopnosti se
znacne liSi. Nékteré déti mohou byt nemluvici a komunikovat pomoci znakd, gest nebo
adaptivnich technologii, zatimco jiné se mohou i pfes ¢asné opozdéni stat verbalnimi
teenagery nebo dospélymi. Mnoho rodicl uvadi, ze jejich déti rozumi vice, nez dokazou
vyjadrit. Je dllezité podporovat komunikaci vaseho ditéte ve vSech formach a udrzovat
vysokd oCekavani ohledné jeho potencialu.

Jak mohu podporit komunikaci svého ditéte, pokud nemluvi?

Mnoho déti s KAT6 nemluvi nebo ma omezenou verbalni rec, ale to neznamena, Zze neumi
komunikovat. Logopedie a alternativni komunikacni metody mohou vasemu ditéti
pomoci vyjadrit myslenky a navazat kontakt s ostatnimi. Nastroje, jako je znakovy jazyk,
obrazové tabule nebo zarizeni generujici fe€ (znamé jako augmentativni a alternativni
komunikace, neboli AAC), davaji détem hlas jejich vlastnim zplsobem. Je dulezité
modelovat a podporovat vSechny formy komunikace: gesta, mimiku nebo technologie, a
oslavovat kazdy uspéch.
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Kolik lidi bylo diagnostikovano s KAT6?

V roce 2026 byla varianta KAT6A nebo KAT6B diagnostikovana u méné nez1 000 osob na
celém svéte. Vzhledem k celosvétové populaci vice nez 8 miliard se KAT6 Fadi mezi
ultravzacna onemocnéni s prevalenci zhruba 1 z 8 miliona lidi.

Skutecné Cislo je pravdépodobné vyssi, protoze systémy genetického testovani a

nasi komunitu, je prostfednictvim registru pacientd KAT6A/KAT6B, ktery zahrnuje vice nez
500 osob a s rostoucim povédomim a testovanim se neustale rozrista.

Jaka je pravdépodobnost, Ze bych mohla mit dalsi dité s KAT6?

Rodice by se méli poradit s genetikem, aby pochopili svou individualni pravdépodobnost a
pripadné aspekty tykajici se budoucich téhotenstvi. VétSina zmén v genu KAT6 se u postizeného
ditéte vyskytuje poprveé a nejsou zdédény od Zadného z rodic¢u. V téchto pripadech je
pravdépodobnost, Zze budou mit dalsi dité se stejnou genetickou zmeénou, nizka, odhadovana na
priblizné 2 %.

Ve vzacnych pripadech mize rodi¢ nést genetickou zménu v malém poctu svych reprodukénich
bunék, coz je stav znamy jako mozaicismus zdrodec¢né linie, ktery mlze zvysit pravdépodobnost
recidivy. Velmi vzacné mize mit rodi¢ variantu KAT6 ve vSech svych bunkdch a byt schopen ji
predat dédi¢nym zplsobem. V téchto pfipadech ma kazdé dité 50% Sanci, Ze tuto chorobu zdédi.

Kde se v USA a v zahranici nachazeji rodiny KAT6?

Jedinci s KAT6 byli identifikovani v nejméné 70 zemich. S ostatnimi miZzete komunikovat
prostfednictvim podpurnych skupin na Facebooku a mezinarodnich skupin na WhatsAppu.
Nadace KAT6 nabizi pfeloZzené materialy a na vyzadani mize poskytnout dalSi zdroje. MUzete
se take pripojit k rodinné mapé Nadace KAT6 a spojit se s ostatnimi v okoli.
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Pripojte se k mapé.
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https://kat6a.org/kat6a-faqs/#collapse_86
https://kat6a.org/kat6a-faqs/#collapse_86
https://kat6a.org/kat6a-faqs/#collapse_82
https://kat6a.org/kat6a-faqs/#collapse_82
https://forms.gle/yHkthuNqGfNNUd8k7
https://forms.gle/yHkthuNqGfNNUd8k7
https://forms.gle/yHkthuNqGfNNUd8k7

Jaké 1écebné metody jsou k dispozici?

V soucasné dobé neexistuji Zadné schvalené terapie specificky pro lé€bu syndromu KATG6,
nicméné nekteré léCebné postupy mohou pomoci s konkrétnimi priznaky. Lékari léCi pFiznaky
individualné, jako je zacpa, paleni zahy, problémy s chovanim, zachvaty nebo poruchy
spanku. Néktefi rodi¢e uvadéji prinosy mitochondrialnich doplhkd, jako je -karnitin, kyselina
pantothenova (B5), koenzym Q10, vitamin E, vitamin C nebo Cytra-3. Pfed zahdjenim uzivani
jakéhokoli nového dopliku se vzdy poradte s lékafem svého ditéte. Vice informaci o
mitochondrialni léCbé naleznete ve webinari Richarda I. Kelley ho o gastrointestinalnich
onemocnénich a v jeho konferenc¢ni prezentaci z roku 2023 s ndzvem Lécba metabolickych
abnormalit u syndromu KAT6A a KAT6B.

Jaka je oéekavana délka zZivota u jedincu s diagnézou KAT6?

Nadace KAT6 aktivné shromazduje data prostfednictvim
registru pacientt s KAT6A/KAT6EB za ucelem studia
dlouhodobych vysledkd. V roce 2025 je nejstarsi znama
osoba s KAT6A ve véku 50 let a nejstarsi osoba s KAT6B
ve véku 40 let. Vzhledem k tomu, ze KATG je velmi vzacny
a teprve nedavno rozpoznan, vétsina diagnostikovanych
osob jsou déti, takze byl identifikovan pouze maly pocet
dospélych. Probihajici vyzkum bude i nadale zlepSovat
nase chapani zdravi, dlouhovékosti a toho, jak se
syndromy v prabéhu ¢asu vyvijeji.

Al

Jak se miiZze moje rodina zapojit do vyzkumu?

NejlepSim zplsobem, jak podpofit vyzkum KAT®, je pfipojit se k registru pacientl s
KAT6A/KAT6B, ktery shromazduje cenné informace od pecovatell o pacienty s KAT6, aby
pomohl védclm lépe porozumét syndromdm KAT6A a KAT6B. MUzete také pfispét
biologickymi vzorky do banky iPSC KAT6A a KAT6B na Bostonské univerzité. Z{stante v
obraze a najdéte informace o aktualnich vyzkumnych studiich na www.kat6.org.

Ma nasSe rodina narok na finanéni pomoc?

Vase dité mze mit narok na vladou podporovanou zdravotni péci nebo finan¢ni pomoc
souvisejici s postizenim, a to i v pfipadé, Ze vase rodina nesplhuje pozadavky na pfijem. Mnoho
zemi nabizi programy, které pomahaji pokryt [ékarskou péci, terapii, vybaveni a podplrné
sluzby pro déti s genetickymi nebo vyvojovymi poruchami. Chcete-li zjistit, co je k dispozici ve
vasem misté bydlisté, mizete kontaktovat zdravotni tym vaseho ditéte, socidlniho pracovnika
v hemocnici nebo mistni Ufad €i urad sluzeb pro osoby se zdravotnim postizenim. Mohou vas
nasmeérovat k vyhoddm, na které mlze vaSe dité mit narok, a pomoci vam s jejich podanim.
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https://kat6a.org/kat6a-faqs/#collapse_84
http://www.kat6.org/patient-registry
https://www.youtube.com/watch?v=Al7SgPSqG4o
https://www.youtube.com/watch?v=kgGGeFX0dwY
https://www.youtube.com/watch?v=kgGGeFX0dwY
http://www.kat6.org/%20ipsc-bank

Informacni zdroje

KAT6 Foundation
© Archiv publikovanych vyzkuma KAT6A a KAT6B
© Uvitaci video Nadace KAT6
© Dokument KAT6: Geneticka vada od Nika Mylonase
© Zprava o stavu banky KAT6 iPSC
© YouTube kanal KAT6: Vyzkumné prezentace a webinare o KAT6
& Zvlastni obavy: Stfevni obstrukce u populace KAT6

O 0

KAT6A
# Informacni list KAT6A od Centra pro genetické vzdélavani
& Zprava o syndromu KAT6A od NORD
@ Syndrom KATG6A: Korelace genotypu a fenotypu u 76 pacientl s
patogennimi variantami KAT6A
@ Vyvoj reci a jazyka a korelace genotypu a fenotypu u 49 jedincl
se syndromem KATGA

KAT6B

@ Poruchy KAT6B
& Zprdava o poruchdch souvisejicich s KAT6B od NORD

v s

klinickych projevech a molekularnich mechanismech
@ Say-Barber-Biesecker(v syndrom (SBBS) od Unique

ORGANIZACE PRO VZACNA CHOROBY

MEZINARODNI
KONTAKTY KAT6

# Australie

& Rakousko
© Francie

© Italie

© Japonsko

# Nizozemi

@ Novy Zéland

@ Norsko

@ Portugalsko

© Spanélsko

© Svycarsko

@ Turecko

@ Spojené kralovstvi

HLAVNI FACEBOOKOVE

© Asijsko-pacificka aliance organizaci pro vzacna onemocnéni SKUPINY

© Eurordis: Vzacna onemocnéni v Evropé ©Nadace KAT6: Vyzkumna a osvétova
© Globalni geny skupina KAT6A a KAT6B

© Mezinarodni konsorcium pro vzacna onemocneéni @ Skupina podpory KAT6

@ NORD (Narodni organizace pro vzacné poruchy) @ Genoveé rodiny KAT6A a KAT6B

¢ Den vzacnych onemocnéni
@ Mezinarodni organizace pro vzacna onemocneéni

¢ Unikatni: Pochopeni genli a chromozomd

Rozsahlejsi knihovnu naleznete na
strance Rodinné zdroje na KAT6.org.
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http://www.kat6.org/family-resources/kat6a-fact-sheet
https://www.facebook.com/groups/1924074790952872
https://www.facebook.com/groups/1924074790952872
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK114806/
https://www.facebook.com/groups/2909554822606307
https://www.apardo.org/about
https://serranolab.github.io/iKAT6_BANK/
https://www.youtube.com/watch?v=eQAgOKZDAUE
https://www.youtube.com/@kat6foundation381
https://www.youtube.com/@kat6foundation381
http://www.kat6.org/family-resources/of-special-concern-bowel-obstructions-in-the-kat6-population-november-2022
http://www.kat6.org/published-research
https://rarediseases.org/rare-diseases/kat6a-syndrome/
https://rarediseases.org/rare-diseases/kat6a-syndrome/
https://cdn.prod.website-files.com/691e09357224aab7e74eee5c/697e4de26c744cda21effb25_St%20John%20et%20al%20(2022)%20.pdf
https://cdn.prod.website-files.com/691e09357224aab7e74eee5c/697e4de26c744cda21effb25_St%20John%20et%20al%20(2022)%20.pdf
http://nature.com/articles/s41436-018-0259-2.epdf?author_access_token=vYPabhA0DkDjxiy06EVfmtRgN0jAjWel9jnR3ZoTv0N-KnpQudTOm8X4nQqV34S_FgZxk0QmmOfMakjjNnn7Cod9Vd3FCj7riSKfS5AWJpxjnuID9QuHHDCQXfoLeSiSIOW8kwD2fEeR_C_VXZu9Dw%3D%3D
http://nature.com/articles/s41436-018-0259-2.epdf?author_access_token=vYPabhA0DkDjxiy06EVfmtRgN0jAjWel9jnR3ZoTv0N-KnpQudTOm8X4nQqV34S_FgZxk0QmmOfMakjjNnn7Cod9Vd3FCj7riSKfS5AWJpxjnuID9QuHHDCQXfoLeSiSIOW8kwD2fEeR_C_VXZu9Dw%3D%3D
https://rarechromo.org/media/information/Chromosome%2010/Say-Barber-Biesecker%20Syndrome%20QFN.pdf
https://rarediseases.org/rare-diseases/kat6b-related-disorders/
https://onlinelibrary.wiley.com/doi/10.1002/mgg3.1809?fbclid=IwAR1qKDuJcs1uFhInoGrUcaEBzgtp117rTe9hBCXXl1BUGB4YDhsw9pWvRmY
https://onlinelibrary.wiley.com/doi/10.1002/mgg3.1809?fbclid=IwAR1qKDuJcs1uFhInoGrUcaEBzgtp117rTe9hBCXXl1BUGB4YDhsw9pWvRmY
https://onlinelibrary.wiley.com/doi/10.1002/mgg3.1809?fbclid=IwAR1qKDuJcs1uFhInoGrUcaEBzgtp117rTe9hBCXXl1BUGB4YDhsw9pWvRmY
https://globalgenes.org/
https://www.eurordis.org/
https://irdirc.org/
https://rarediseases.org/
https://www.rarediseaseday.org/
https://www.rarediseaseday.org/
https://www.rarediseasesinternational.org/
https://rarechromo.org/
https://www.facebook.com/groups/803280496369674
https://www.facebook.com/groups/293247751198738
https://www.facebook.com/groups/912306662254794
https://www.facebook.com/groups/131529749041035
https://kat6b-suisse.org/
https://kat6a.es/
https://kat6a.pt/
https://www.facebook.com/groups/1308670296436783/
https://www.facebook.com/groups/2909554822606307
https://sepkat6a.jimdofree.com/
https://www.facebook.com/groups/134798708624609
https://www.facebook.com/groups/252732594119043
https://kat6france.org/
https://kat6france.org/
https://www.kat6a.at/?fbclid=IwAR0JGKLt8J8d_cQACjNjF983Vsd5Kvy-tLEyXRCrM5BKQ_yYXe04K03HfOM

Nadace KAT6

NASE POSLANI

Podporujeme jednotlivce a rodiny Zijici se
syndromem KAT®6, zplsobenym variantami
KATG6A a KAT6B, po celém svété. Nasim
cilem je podpofit védecky vyzkum, ktery
muze vést k éCbé, a zvySit povédomi o
KAT6, aby mohl byt snadné&ji rozpoznatelny,
pochopeny a studovany.

OBHAJOBA KAT®6

N&s tym pravnich zastupcu je tu, aby
podpofil vasi rodinu v kazdém kroku.
MUzeme vam pomoci zorientovat se ve
vzdélavacich a zdravotnickych systémech,
¢init informovana rozhodnuti a ziskat
pristup ke sluzbam a péci, které vase dité
potrebuje k prosperité.

Jsme také ndpomocni rodinam, které
prechazeji ze skoly na sluzby pro dospéle.
N&s tym vas provede celym procesem,
vysveétli vam prava vaseho ditéte v ramci
individualniho vzdélavaciho planu (IEP) a
pomuze vam porozumét hodnoticim
zpravam. Nejste v tom sami. Nasim cilem je
tyto nékdy matouci kroky usnadnit a zmirnit
jejich naro¢nost.

Jsme tu pro vas.

,2Nemuzete najit lepsi zdroj nez
samotnou komunitu...
Pravdépodobne budou mit
uzite¢néjsi informace nez vas
pediatr. Bylo to obrovska
podpora mit pristup k 1ékarsky
zdatnym rodicim, kteri tuto
nemoc znaji, a k tém, kteri maji
starsi déti a také si tim prosli.*

- Lindsey Blanch -
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FINANCOVANI VYZKUMU

Diky zapojeni rodin veédci kazdoro¢né odhaluji noveé poznatky. Toto usili jiz vedlo k lepSimu
pochopeni toho, jak KAT6 ovlivhuje vyvoj, a pfipravuje cestu k budoucim léCebnym
postuplm. Nadace KAT6 hrdé financuje mezindrodni vyzkum zaméreny na zlepSeni Zivota
déti a rodin postizenych syndromem KAT6. NasSe nejnovejsi projekty zkoumaji potencialni
léky, studuji mozkové a behavioralni modely, identifikuji dlezité biomarkery a vyvijeji
klinické programy, ¢imz pokladaji zaklady pro budouci léCebné postupy a klinické studie.
Kazda studie, kterou podporujeme, nas priblizuje k lepSi péci a svétlejSi budoucnosti pro nasi
komunitu.

Zjistéte vice.

REGISTR PACIENTU KAT®6

Registr pacientll s KAT6A/KAT6B, spustény v roce 2019 Narodni organizaci pro vzacné
poruchy (NORD), je prvni dlouhodobou studii syndromu KAT6. Shromazdovanim informaci
od rodin, jako je ta vase, registr pomaha védclm lépe porozumét celé Skale charakteristik
KAT6 a identifikovat oblasti pro nové studie.

Nadace KAT6 vlastni anonymizovana data, coz nam umoznuje fidit vyzkum a zodpovédné
sdilet zjisténi. Informace také analyzujeme a sdilime poznatky s rodinami, coz pomaha
rodi¢dm a pecovatellim lépe porozumét svym blizkym a podporovat je. Ugasti pomahate
nejen svému vlastnimu ditéti, ale ménite Zivot celé komunité KAT6.

PRIPOJTE SE K REGISTRU PACIENTU

BANKA KAT6 IPSC

V roce 2022 vytvorila Nadace KATG6 a jeji
spolupracovnici prvni banku indukovanych
pluripotentnich kmenovych bunék (iPSC) odvozenych
od pacienta pro KAT6A a KAT6B. Jedna se o bunky
vyrobené ze vzorku pacientd, jako je klize nebo krev,
které pomahaji védcim studovat KAT6 a testovat

potencialni terapie. Rodiny se mohou rozhodnout ,Spoluprace s Nadaci KAT6 je
prispét vzorky od sveého ditéte do banky iPSC, coz jednou 7 nejpfinosnéjéich

vasemu ditéti umozni pomoci s vyzkumem a Sasti préce, kterou v

odporovat léCbu pro komunitu KAT6. e 1wy’ “
podp P laboratori délame.

PRIPOJTE SE K BANCE IPSC

- Dr. Angie Serrano -

Prohlidka laboratore Serrano
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https://kat6a.org/category/events/
https://forms.office.com/Pages/ResponsePage.aspx?id=zDJ91SHBj0iwe9_nBWgMcYPtLnP7IghFlEt-_hcPC4JUMTBUUFNTUVdGUjZZN0pPQzFPODJZVkxRTC4u
https://forms.office.com/Pages/ResponsePage.aspx?id=zDJ91SHBj0iwe9_nBWgMcYPtLnP7IghFlEt-_hcPC4JUMTBUUFNTUVdGUjZZN0pPQzFPODJZVkxRTC4u
http://www.kat6.org/research-network
http://www.kat6.org/research-network
https://www.youtube.com/watch?v=5YAjCOvKx1c

Empowered Grants

Podpora rodin s détmi kategorie KAT6 je ustfednim bodem nasSeho poslani. Prostfednictvim
naseho programu Empowered Grants poskytujeme financni prostfedky, které pomahaji
rodinam s pristupem k asistenénimu vybaveni, pfistrojam, technologiim a terapiim, jez mohou
smysluplné ovlivnit jejich kazdodenni Zivot.

Tyto zdroje mohou jednotlivelim se syndromem KAT6 umoznit plnéji se zapojit do Zivota
svych komunit, dosahnout vzdélavacich cill, zlepSit komunikaci, posilit vazby a podpofit
socialni a emocionalni rist.

Od spusténi této iniciativy v roce 2020 udélila Nadace KAT6 vice nez 120 grantll Empowered
Grants jednotlivcdm a rodinam v USA a po celém svété. Kazdy grant poskytuje finan¢ni
podporu k uspokojeni praktickych a Zivot obohacujicich potreb.

STAHNOUT APLIKACI

CO BUDETE POTREBOVAT:
« Dukaz diagnozy, napiiklad geneticka zprava

« Vyplnéna Zzadost s kontaktnimi udaji

« 0dhadovanéa cena poloZky nebo terapie
pozadované k proplaceni

KAT6 FOUNDATION | PRIRUCKA PRO PECOVATELE KAT6A A KAT6B | WWW.KAT6.0RG 22


http://www.kat6.org/empowered-grant

Empowered Grants: Seznam zpusobilych polozek

Nasledujici polozky jsou zpusobilé k proplaceni v ramci programu Empowered Grant. Tento
seznam ma slouzit spiSe jako voditko nez jako omezeni. Pokud ma vase dité specifickou
potrebu, kterd zde neni uvedena, ale lze ji odUvodnit jako prospéSnou pro jeho vyvoj, zdravi
nebo kazdodenni fungovani, uvedte ji prosim ve své zadosti.

NASTROJE PRO FYZIOTERAPII

terapeutické micky
rohoze, klinky

pénoveé valecky

zavazi, odporové gumy
kladiny

pomuUcky pro mobilitu, choditka, trenazéry

chlize, koc¢arky, stojany
balancni desky

zatézoveé vesty

adaptivni sedadla
pfenosné rampy pro invalidni voziky
desky na kolobé&zky

lezecké stény, Zebriky
vybaveni prekazkoveé drahy
ortopedickeé vlozky
kladkové systémy
pedalové posilovace
trampoliny

plazivé tunely

adaptivni kola a tfikolky

SENZORICKE

houpacky (rdzné typy)

zvykaci trubicky, zvykaci Sperky
kartdCovaci systémy

Air Toobz

zatizené deky/vesty

vibracni nastroje

fidget nastroje, antistresové micky,
spinnery

svételné boxy/svételné stoly
lavové lampy

chladici vesta

mobilni telefony

sluchatka (s potlacenim hluku)

KRMENi/DENNI ZIVOT

pomdUcky na toaletu

pfibory a hrnky (adaptivni)
dosahovaci a chytacdi

adaptivni zubni kartacek
pomucky na obvazy

bryle, naslouchatka

hlidaCe a ¢asovace na nocnik
adaptivni détske jidelni zidlicky

JEMNA MOTORIKA

tridice tvar

pinzety a klesté

nastroje pro psani rukou
stavebni hracky jako kostky, lego
femeslné potreby

Squigz

hadanky

Play-Doh, Theraputy, sliz
dérované desky

kineticky pisek

Snérovaci karty

hry vyZadujici jemnou motoriku (Jenga,
Operation, Marble Run atd.)
stojany, Sikmé desky

REC/KOMUNIKACE

Zarizeni AAC, tablety a pouzdra (iPady), zafizeni
pro generovani reci

komunikacni software a aplikace

zrcadla

obrazkové karty

mikrofony a sluchatka

pistalky, bubliny, rohy (foukaci hracky)

vizualni rozvrhy, spolecenskeé pribéhy

hry, které podporuji stfidani a rozvoj jazyka

VZDELAVACI

predplatné vzdélavacich webovych stranek,
elektronické knihy

seSity

klavesnice

e adaptivni uCebni nastroje (stylusy)

PREZENCNi TERAPIE

fyzioterapie

pracovni lékarstvi

hipoterapie

hudebni terapie

ABA terapie

vodni terapie

terapie zraku

fec, krmeni a terapie AAC
skupina socialnich dovednosti
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Udalosti komunity

KATWALK

KATwalk je nasSe zdbavna kazdoroc¢ni akce pro rodiny, kde
se schazeji nasi podporovatelé, aby zvysili povédomi a
ziskali finan¢ni prostiedky na vyzkum KAT6. Je to den
plny usmévd, aktivit a komunitniho ducha a zaroven
pfilezitost oslavit naSe Uzasné rodiny KAT6! Spolecné
kraCime za svétlejsi zitrky!

DEN VZACNYCH CHOROB

Den vzacnych onemocnéni je zvlastnim dnem, ktery upozornuje na
vzacna onemocneéni, jako je syndrom KAT6. VZzdy se kona posledni
den v unoru. Spolupracujeme s rodinami a podporovateli po celém
svéteé, abychom sdileli pFibéhy, zvySovali povédomi a ukazovali, Ze
nikdo se s vzacnym onemocnénim nemusi potykat sam.

MEZINARODNi KONFERENCE KAT6 »,Chodim sem, protoze se tu citim
dobre. Miluji, ze lidé majt mého
syna radi. Miluji, Ze ho
povzbuzujt. Miluji, ze mi lidé

Kazdorocni konference je jedinec¢nou pfilezitosti
pro setkavani rodin, lékard a vyzkumnikd. Je to
misto, kde se dozvite nejnovéjsi informace o

KAT6, setkate se s dalsimi, ktefi této cesté fikaji, ze vidi jeho pokroky... byt
skute&né rozumi, a dokonce se miizete zapojit do soucasti nasi komunity je v
vyzkumu. mnoha ohledech opravdu

, ) jedinecné a vyjimecne.”
NAJIT UDALOST

- Amy Young -
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Zapoijte se

Nadaci KAT6 podporuji rodice, pratelé a
podporovatelé, jako jste vy. Kazdé usili ma
smysl!

NABIiDNETE SVUJ CAS

Neustale hledame dobrovolniky, ktefi by
podpofili praci nadace. Pokud mate specialni
dovednosti nebo talenty, o které byste se chtéli

podélit, radi se s vami spojime! Pro ty, ktefi maji

zajem o vyznamnegjsi roli, existuje také moznost
stat se Cleny spravni rady nadace KATG.

DOBROVOLNIK

ZVYSOVAT POVEDOMI

MUzete pomoci Sifit informace o KAT6 ve vasi
komunité a online.

Pripojte se k nam kazdy unor v nasi kampani ke

Dni vzacnych onemocnéni.

Povzbudte své pratele a sledujici, aby se
spojili s nadaci na Facebooku, Instagramu, X
(Twitteru), LinkedInu a YouTube.

Sdilejte fotografie a pribéhy o svém ditéti -
radi zd{razriujeme nase Uzasné rodiny KAT6 a
ukazujeme svétu tvare, ktere stoji za nasim
poslanim.

NAKUPUIJTE KAT6

N&s obchod Bonfire nabizi vysoce kvalitni
obleceni a zbozi pro celou rodinu.

NAVSTIVTE PRODEJNU KAT6

SBIRKA PRO KAT6
NaSe programy a vyzkumné iniciativy se
spoléhaji na stédrost nasi komunity.

KATwalk

KATwalk, ktery se kona kazdy zari, je nasi
nejvetsi komunitni akci pro ziskavani
finan¢nich prostredkl a zvySovani povédomi.
MUzete podpofit naSi snahu zalozenim
fundraisingového tymu, ktery usporada
osobni pochod, nebo se k nam pfipojit
virtualné prostrednictvim KATwalk
Anywhere. At uz se zucastnite jakkoli, kazdy
krok nam pomuze priblizit se k svétlejSim
zitrkm.

Vyrocni vyzva

NaSe vyzva na konci roku vyzyva vyznamné
darce, korporace a podporovatele, aby
vyznamneé prispéli k naSemu poslani.

Kampan ,,| Care for Rare“

Kampan ,| Care for Rare“ je flexibilni,
pribézna sbirka, kterou mizete spustit
kdykoli. Spolupracujte s mistni firmou,
usporadejte akci nebo vénujte den
darcovstvi na zvySeni povédomi a ziskani
finan¢nich prostfedkl pro rodiny KAT6 ve
vasi komunité.

PISTE NA NAS BLOG

Radi bychom slyseli vas pribéh!

Protoze je KAT6 tak vzacny, mnoho rodin se
mUze citit izolovanych. Pokud byste se chtéli
podélit o svlj pohled na véc, ozvéte se nam!
VaSe slova mohou pomoci vzdélavat, inspirovat
a podporovat rodiny po celém svéte.

Prectéte si nas blog.
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Svédectvi

Nez mi synovi byla stanovena diagnoza KAT®6,
myslela jsem si, ze jsme na této cesteé sami. Bezesné
noci, gastrointestinalni problémy, operace, neznamé
- to bylo, mirne receno, ohromujici. Pote, co jsem se

pripojila ke komunité KAT6 a podpurné skupiné€ na
Facebooku, jsem konecné pocitila nadé€ji, tlevu a
pohodli v tom, Ze v tom rozhodné nejsme sami.
Spolecné rysy nasich déti meé ohromily a postrehy a
rady rodi¢tt nam pomohly s mnoha tézkymi
rozhodnutimi a vedly nas spravnym smérem pro
ostatni. Prace Nadace KAT®6 je zdaleka
nejdalezitéjSim vyzkumem a vzdélavanim v nasSich
zivotech. Neexistuje lepsi zpusob, jak nadaci
podporit, nez prostrednictvim fundraisingovych
aktivit, které primo ovliviuji naseho syna.

- Katie Bator -

PRIDEJTE SE K NASi PODPURNE SKUPINE
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Clenové

spravni rady

Nadace
KAT6

Clenové
nadacniho

tymu KAT6

Dr. Jordan Muller

Predseda
predstavenstv

Dr. Andrew Rankin
Véda

Aimee Reitzen
Marketing a
komunikace

Dr. Typhaine Lejeune
Védecky poradce

Karen Ginsburg

Sbirka financnich
prostredku

David Woodbury

Tajemnik

Megan Stetts
Socidlni média

Jessica Wiemann
Empowered
Grants

Katie LaRow Brown

Veda

Rachel Worden

Fundraising a
grant

Susan Hartung

Obhajoba a
registr pacientt

Lindsey Blanch
Granty a sponzori

KAT%

Foundation

Maureen Martini
Clen
predstavenstva

Kevin Young

Finance

Katie Bator
KATwalk

RodiCe-dobrovolnici podporuji ¢leny nasi spravni rady a tymu v fadé roli. Pokud mate
zadjem o podporu naseho tymu nebo o zvazeni pozice v predstavenstvu, radi se s vami

spojime.

Nadace vita dobrovolniky, ktefi chtéji pomoci s naSi praci, zejména ty, kteri maji
dovednosti nebo zkuSenosti, o které by se radi podélili.

Kontaktujte predsedu nasi spravni rady, Jordana Mullera, na adrese support@kat6.org.
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Pojdme se spoijit!

Radi bychom s vami zlstali v kontaktu! Vyplnénim nize uvedeného kratkého
dotazniku nam pomduzete sdilet dllezité informace o vyzkumu, komunitnich akcich
a podpulrnych sluzbach. Vase informace ztstanou v nasi komunité KAT6 a nikdy
nebudou sdileny mimo ni.

Poskytnuti téchto Udajl je jednoduchy, ale Ucinny zpusob, jak ndm pomoci naplnit
nase poslani a podpofit vas a vasi rodinu.

[PrecCtéte si naSe zdsady ochrany osobnich udajd.]

PRUZKUM KOMUNITY

KAT6 Foundation
8 Leland Court Chevy
Chase, MD, USA 20815

EIN: 82-3118535

E-mail: support@kat6.org

fIGLXJinjo

WWW.KAT6.0RG
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Podékovani

Tato prirucka vznikla diky Stédré podpore spole€nosti Amgen. V roce 2025 byla nadace KAT6
vybréana jako pfijemce grantu RAREis Global Advocate Grant, ktery poskytl finanéni
prostfedky na vytvoreni a preklad tohoto zdroje pro rodiny z celého svéta. RAREis je globalni
iniciativa podporovana spole¢nosti Amgen, kterd pomaha jednotlivcdm a rodinam
propojovat se, ucit se a orientovat se v kazdodennim Zivoté se vzacnym onemocnénim.

Jsme hluboce vdécni dobrovolnikim a profesionalnim poradcim, ktefi se s nami podélili o
svUj ¢as a odborné znalosti béhem celého vyvoje této prirucky, a také clenim
pfedstavenstva KATG6, ktefi poskytli promysSlenou zpétnou vazbu a recenze v zavérecnych
fazich. Upfimné dékujeme také pecovateldm KAT6 za jejich prispévky k vyzkumu v nasi
komunité ultra vzacnych onemocnéni a za jejich neunavné usili pfi obhajobé a podpore jejich
blizkych.
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	Nazdar!
	UVÍTACÍ VIDEO
	Zjištění, že vaše dítě má syndrom KAT6, může přinést mnoho emocí najednou – otázky, nejistotu a naděje na to, jak bude vypadat jeho budoucnost. Je zcela přirozené cítit se zahlceni neznámým, ale vězte, že v tom nejste sami, když podnikáte další kroky vpřed.
	První týdny a měsíce po stanovení diagnózy se mohou zdát matoucí a izolující. Ale jak se dozvíte více a setkáte se s dalšími rodinami na podobné cestě, uvidíte, že jste součástí silné a soucitné komunity, která se navzájem podporuje. Před vámi je skutečná naděje. Děti s KAT6 dále rostou, učí se a každý den překvapují své rodiny.
	Postupem času má vaše dítě s ostatními dětmi více společného, ​​než jste zpočátku očekávali. Potřeby vašeho dítěte jsou stejné: láska, učení, přátelství a spojení, i když může dosáhnout určitých milníků svým vlastním způsobem a ve svém vlastním čase. KAT6 je zdravotní stav, nedefinuje schopnosti, ducha ani potenciál vašeho dítěte.
	Syndrom KAT6 sice přináší jedinečné výzvy, ale zároveň odhaluje mimořádná ponaučení o odolnosti, obhajobě a bezpodmínečné lásce. Přestože se jedná o jednu z nejvzácnějších genetických poruch na světě, která postihuje méně než 1 z 8 milionů lidí, zdaleka nejste sami. Komunita KAT6 je plná rodin, které tuto cestu prošly před vámi a dychtí se s vámi podělit o rady, povzbuzení a podporu. Spolu s nimi se Nadace KAT6 zavázala pomáhat vaší rodině zorientovat se v každé fázi této cesty.
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	Co je syndrom KAT6?
	Syndrom KAT6 je velmi vzácné genetické onemocnění způsobené variantami v genech KAT6A nebo KAT6B KAT6A nebo KAT6B. Tyto geny fungují jako epigenetické regulátory – pomáhají „otevřít“ naši DNA, aby správné geny mohly být ve správný čas použity pro zdravý růst a vývoj.
	Představte si DNA jako nit pevně navinutou na cívce. Aby naše tělo správně fungovalo, musí být tato nit pečlivě rozvinuta ve správný okamžik, aby každý gen mohl vykonávat svou práci. Geny KAT6 neřídí pouze jednu funkci; ovlivňují aktivitu mnoha různých genů napříč našimi chromozomy.
	Z tohoto důvodu studium KAT6A a KAT6B poskytuje vědcům důležité poznatky o tom, jak různé části těla rostou a spolupracují. To, co se z výzkumu KAT6 dozvídáme, má potenciál zlepšit zdraví daleko za hranice těchto vzácných syndromů.
	Děti se syndromem KAT6 rostou a vyvíjejí se svým vlastním jedinečným způsobem a jejich potřeby se mohou značně lišit. Některé děti mají prospěch z větší lékařské nebo vývojové podpory, zatímco jiné mohou mít mírnější odchylky. Bez ohledu na to, kam vaše dítě v tomto spektru spadá, existují nástroje, terapie a pečující odborníci, kteří mu mohou pomoci učit se, růst a prospívat vlastním tempem.
	Vědci stále zkoumají příčiny této variability, ale důkazy naznačují, že typ varianty a její umístění v genu mohou ovlivnit jak typ, tak závažnost symptomů. Tento vztah mezi specifickou změnou genu a znaky, které ovlivňuje, je známý jako korelace genotypu a fenotypu.

	Diagnostika KAT6
	Syndrom KAT6 vzniká, když se genetická varianta objeví velmi brzy ve vývoji plodu. Ve většině případů jsou tyto změny de novo (latinský termín znamená „od začátku“), což znamená, že varianta není zděděna od rodiče, ale vzniká spontánně u postižené osoby.
	Až donedávna vyžadovala identifikace variant KAT6 komplexní genetické testování, které bylo často drahé a nebylo široce dostupné. Dnes jsou tyto testy spíše hrazeny pojišťovnami a varianty KAT6 jsou zahrnuty do cílenějších testovacích panelů, což genetické testování urychluje a zpřístupňuje rodinám.
	Mezi hlavní možnosti testování patří:
	Sekvenování celého exomu (WES): Sekvenuje všechny kódující oblasti (exony) genomu, které obsahují většinu variant způsobujících onemocnění.
	Sekvenování celého genomu (WGS): Sekvenuje celý genom, včetně kódujících a nekódujících oblastí, což z něj činí nejkomplexnější možnost.
	Panel sekvenování nové generace pro mentální postižení (ID NGS): Cílený panel, který zahrnuje varianty KAT6, často rychlejší, dostupnější a s větší pravděpodobností schválený pojišťovnou jako první krok.
	Dostupnost testů se může v jednotlivých zemích lišit, proto by si rodiny měly ověřit místní možnosti.
	I přes tento pokrok je mnoho dětí a dospělých se syndromem KAT6 stále přehlíženo. Protože se projevy KAT6 mohou podobat jiným onemocněním, jako je autismus, dětská mozková obrna nebo globální vývojové zpoždění, rodiny mohou obdržet obecnou diagnózu, aniž by se dozvěděly základní genetickou příčinu. Kromě toho ne všichni poskytovatelé zdravotní péče jsou obeznámeni se vzácnými genetickými syndromy, takže nemusí být nabídnuto správné testování.
	Nadace KAT6 se věnuje zvyšování povědomí mezi rodinami, lékaři a výzkumníky. Naším cílem je pomoci více lidem získat přístup ke genetickému testování, aby děti i dospělí mohli získat dřívější a přesnější diagnózu – a s ní spojenou podporu.
	V roce 2026 byl syndrom KAT6 formálně diagnostikován u méně než 1 000 osob na celém světě. S tím, jak se testování stává běžnějším a povědomí o něm roste, očekáváme, že tato čísla porostou, což rodinám i lékařům umožní hlubší pochopení tohoto vzácného onemocnění.

	Varianty KAT6
	VARIANTY KAT6: CO VÍME A CO SE STÁLE UČÍME
	O tom, jak specifické varianty genů KAT6A a KAT6B ovlivňují jednotlivce, toho zatím mnoho nevíme. Většina současných zjištění je založena na malých výzkumných studiích a vědci stále pracují na tom, aby přesně pochopili, jak různé varianty ovlivňují vývoj a zdraví. S pokračujícím výzkumem se to, co dnes víme, může změnit.
	Genetické informace se mohou zdát zahlcující, ale abyste svému dítěti porozuměli, nemusíte být odborníkem na genetiku. Ve většině případů může genová varianta pomoci vysvětlit obecné vzorce, ale nemůže předpovědět budoucnost, schopnosti, osobnost ani potenciál dítěte. Vývoj vašeho dítěte je formován mnoha faktory, včetně terapií, lékařské péče, podpory rodiny a jeho vlastních jedinečných silných stránek.
	Geny jsou jako instrukce napsané v knize. Tyto instrukce říkají tělu, jak vytvářet bílkoviny, které pomáhají buňkám plnit jejich úkoly. Varianty (nebo změny) v genech KAT6A a KAT6B mohou ovlivnit, jak dobře jsou tyto instrukce čteny a dodržovány v buňkách. Pochopení specifické varianty vašeho dítěte vám může pomoci lépe porozumět jeho symptomům.

	POCHOPENÍ VARIANT KAT6
	TYPY VARIANT KAT6:
	Nesmyslné nebo posunové varianty – Ty způsobují, že se instrukce zastaví příliš brzy, takže protein je neúplný. Je to jako věta v knize, která končí v polovině a nedává smysl.
	Varianty v místě sestřihu – Tyto varianty ovlivňují, jak jsou instrukce genu stříhány a spojovány dohromady. Důležité části mohou být vynechány nebo přeskupeny. Je to jako odstranění předpony slova, což může změnit jeho význam nebo ztížit jeho pochopení. Například pamatujte → člen
	Missense varianty – v genu se změní jedno „písmeno“, čímž se jeden stavební blok proteinu vymění za jiný. Tyto varianty jsou obvykle spojeny s mírnějšími příznaky. Je to jako chybně napsané slovo: někdy mu stále rozumíte a jindy se význam změní. Například: „pes“ → „les“ (zde se význam změní) význam mění)
	Rozsáhlé delece nebo duplikace – k nim dochází, když část genu, nebo někdy i celý gen, chybí (vymaže se) nebo se opakuje (duplikuje). Je to jako vynechání celých vět nebo opakované opakování stejné věty v odstavci.
	Typy variant KAT6  (KAT6A a KAT6B)
	Zjistěte více o genetických variantách.
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	Vědci zkoumají, kde se varianta v genu KAT6A nebo KAT6B vyskytuje, protože umístění může někdy ovlivnit, jak jsou genetické instrukce čteny a jak výsledný protein funguje. Tento typ výzkumu pomáhá identifikovat obecné vzorce napříč skupinami jedinců, ale nepoužívá se k predikci výsledků u žádného jednotlivého dítěte. Geny jsou jako dlouhé návody k použití. Změna v jedné části instrukcí může ovlivnit konečný výsledek jinak než změna v jiné části. Studiem umístění variant u mnoha jedinců mohou vědci lépe pochopit, jak geny KAT6 celkově fungují. Důležité je, že tyto vzorce nejsou absolutní a děti se stejným umístěním varianty mohou mít velmi odlišné schopnosti, problémy a vývojové cesty.
	Současný výzkum naznačuje, že umístění varianty může ovlivňovat symptomy, ačkoli zjištění jsou založena na omezeném počtu jedinců a neustále se vyvíjejí. V největší publikované studii jedinců s variantami KAT6A vědci zjistili, že varianty vyskytující se později v genu byly častěji spojovány s výraznějšími vývojovými problémy, zatímco varianty dříve v genu byly častěji spojovány s mírnějšími rozdíly v řeči a učení (Kennedy et al., 2019).
	klinický výzkum týkající se genu KAT6B ukázal, že varianty mají tendenci se shlukovat ve specifických oblastech genu a jsou spojeny s různými klinickými vzorci. Varianty na začátku exonu 18 jsou častěji spojovány s genitopatelárním syndromem (GPS), který obvykle zahrnuje významnější motorické, kosterní a mozkové nálezy, zatímco varianty na konci exonu 18 nebo v exonech 3, 7, 11 a 14-17 jsou častěji spojovány se Say-Barber-Biesecker-Young-Simpsonovým syndromem (SBBYSS) (Johnston a kol., 2018; GeneReviews, 2020). Tato zjištění naznačují spektrum účinků založených na tom, kde se varianta vyskytuje, ačkoli zkušenost každého dítěte zůstává jedinečná.

	Vlastnosti KAT6
	Děti s KAT6A a KAT6B mají mnoho společného. Tyto dva geny patří do stejné rodiny epigenetických regulátorů genové exprese, což znamená, že pomáhají kontrolovat fungování ostatních genů. Pokud dojde ke změně v jednom z těchto genů, může to ovlivnit mnoho aspektů vývoje. I když každý syndrom má své vlastní jedinečné rysy, existuje mezi nimi velká míra překrývání.
	Většina dětí s KAT6 má určitý stupeň zpoždění řeči a motoriky, nízké svalové napětí a problémy s krmením nebo gastrointestinálním traktem, zejména v raném dětství. Časté jsou také problémy se spánkem a zrakem. Děti s KAT6B mají častěji výrazné kosterní nebo kloubní rozdíly, včetně kloubních kontraktur, rozdílů v končetinách nebo abnormalit čéšky kolene.
	U některých dětí s KAT6 se mohou také objevit neurologické nálezy, jako jsou záchvaty nebo rozdíly ve struktuře mozku. S rostoucím dětstvím se mohou projevovat muskuloskeletální problémy, včetně laxnosti kloubů, skoliózy, kontraktur nebo svalového napětí. Navzdory těmto potenciálním lékařským nálezům data z registru pacientů s KAT6A/KAT6B (2025) ukazují, že většina rodičů uvádí, že jejich děti jsou celkově v dobrém zdravotním stavu.
	Je důležité si uvědomit, že každé dítě je jedinečné. Specifické rysy a to, jak moc ovlivňují vaše dítě, se mohou značně lišit, a to i u dětí se stejnou genetickou změnou. Vaše dítě bude mít svou vlastní kombinaci silných stránek, problémů a osobnosti. Rodiny často popisují své děti jako společenské, láskyplné a úžasně odolné.
	Tabulka na následujících dvou stranách poskytuje podrobný přehled rysů pozorovaných u KAT6A a KAT6B spolu s poznámkami k tomu, kdy se obvykle objevují. Vaší rodině by mohlo být užitečné si tabulku vytisknout a sdílet ji s lékařským týmem vašeho dítěte, aby mohl vést péči a sledovat pokrok.

	HLÁŠENÉ ZNAKY U SYNDROMŮ KAT6A A KAT6B
	KAT6 FOUNDATION | PŘÍRUČKA PRO PEČOVATELE KAT6A A KAT6B | WWW.KAT6.ORG
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	Gastrointestinální (GI) problémy u syndromů KAT6
	U jedinců s KAT6 jsou běžné gastrointestinální problémy kvůli nízkému svalovému tonu a rozdílům v motilitě střev. Ty mohou vést k zácpě, zpomalenému trávení, kyselému refluxu nebo závažnějším komplikacím, jako je střevní neprůchodnost. Může se to zdát ohromující, ale léčba a podpora krmení mohou mít velký význam. I když jsou stavy, jako je malrotace nebo volvulus, vzácné, mohou být život ohrožující, pokud nejsou včas léčeny. Vzhledem k tomu, že komunikační problémy a vysoký práh bolesti jsou u KAT6 běžné, měli byste pečlivě sledovat vyprazdňování svého dítěte, všímat si změn v chování a okamžitě vyhledat lékařskou pomoc, pokud se něco zdá být v nepořádku. Včasné rozpoznání a intervence jsou klíčem k prevenci závažných komplikací.
	Pojmy GI, které je třeba znát
	Malrotace:  abnormální umístění střev během vývoje plodu
	Volvulus: Zkroucení střeva způsobující střevní neprůchodnost
	STŘEVNÍ OBSTRUKCE – STRUČNÝ PRŮVODCE U dětí i dospělých s KAT6 se může vyskytnout střevní neprůchodnost, která může být život ohrožující, pokud se neléčí rychle.

	ZNAMENÍ, NA KTERÁ SI DÁT POZOR:
	Změny ve stolici nebo zácpa
	Zvracení, průjem, nadýmání nebo otok
	Neobvyklá podrážděnost, stažení se do sebe, letargie nebo neklid
	Pokud vaše dítě nedokáže spolehlivě sdělit bolest, mohou být prvním příznakem změny v chování.
	PROČ NA TOM ZÁLEŽÍ: Některé střevní problémy, jako je malrotace nebo volvulus, vyžadují rychlou lékařskou pomoc. I když vaše dítě stále plynatí nebo má stolici, ucpání může být stále vážné. Pokud se zdá, že je něco v nepořádku, okamžitě vyhledejte lékařskou pomoc.
	VAŠE ROLE: Své dítě znáte lépe než kdokoli jiný. Pokud si někdy všimnete něčeho, co se mu zdá jinak nebo co se mu nezdá úplně v pořádku, je v pořádku obrátit se na svůj zdravotnický tým. Důvěra ve své instinkty a ozvání se, když máte obavy, může mít velký vliv na to, aby vaše dítě bylo zdravé a mělo dostatek podpory.
	KAT6 FOUNDATION | PŘÍRUČKA PRO PEČOVATELE KAT6A A KAT6B | WWW.KAT6.ORG



	Pro nově diagnostikované
	Kontrolní seznam pro pečovatele dětí se syndromy KAT6
	LÉKAŘSKÉ NÁSLEDNÉ SLEDOVÁNÍ     Sejděte se s pediatrem nebo genetikem vašeho dítěte, abyste si prověřili diagnózu.     Zjistěte, které specialisty by vaše dítě mělo navštívit, a naplánujte si úvodní schůzku.     Uschovejte si kopie zpráv, výsledků testů, zobrazovacích snímků a doporučení.
	VČASNÁ INTERVENCE A ŠKOLNÍ SLUŽBY  Věk: 0–3 roky     Požádejte o vyšetření v rámci včasné intervence.     Sledujte doporučení a pokrok v terapii.  Školní věk:     Požádejte o hodnocení na úrovni školy.     Vytvořte si Individuální vzdělávací plán (IEP) nebo ekvivalent používaný ve vaší zemi.
	REJSTŘÍK      Přihlaste se do registru pacientů KAT6A/KAT6B.      Vyplňte komunitní dotazník KAT6.
	PODPORA PEČOVATELŮ     Připojte se ke skupině podpory KAT6 na Facebooku a spojte se s ostatními, sdílejte zkušenosti a rady.      Podívejte se na uvítací video nadace pro nově diagnostikované rodiny.     Spolehněte se na své přátele a rodinu – mohou být důležitým zdrojem emocionální podpory.
	USPOŘÁDEJTE SI ZÁZNAMY     Vytvořte si pořadač nebo digitální složku pro:  – Lékařské souhrny a hodnocení  – Terapie a školní plány a zprávy  – Kontaktní informace pro specialisty  – Poznámky k schůzce  – Vývojové protokoly
	ZŮSTAŇTE V OBRAZE      Sledujte Nadaci KAT6 na Facebooku, Instagramu, LinkedInu, X a YouTube.
	VÝZKUMNÉ PŘÍLEŽITOSTI      Projděte si aktuální výzkumné studie a projekty sběru dat na KAT6.org.      Zaregistrujte se a přispívejte do banky KAT6 iPSC.      Veškeré formuláře souhlasu si uschovejte pro svou evidenci.
	Zaregistrujte se zde
	Zúčastněte se průzkumu
	Připojit se ke skupině
	Zjistěte více.
	Podívejte se na video


	Lékařští specialisté
	Protože KAT6 ovlivňuje mnoho oblastí vývoje a zdraví, většina dětí pracuje s týmem specialistů, kteří společně koordinují péči. Rodiny obvykle začínají s pediatrem nebo genetikem, který dohlíží na rané potřeby a vydává doporučení k dalším specialistům. Pokud je k dispozici multidisciplinární klinika, může péči zjednodušit také spojením více specialistů do jednoho prostředí.
	Mezi běžné specialisty mohou patřit:
	Genetik – vysvětlí diagnózu, zkontroluje genetickou zprávu vašeho dítěte a řídí dlouhodobou péči.
	Vývojový pediatr – sleduje vývojové milníky a koordinuje doporučení k vyšetření.
	Neurolog – hodnotí svalový tonus, záchvaty a další problémy nervového systému.
	Gastroenterolog (GI) – řeší potíže s krmením, reflux a zácpu.
	Kardiolog – kontroluje srdeční rozdíly.
	Endokrinolog – sleduje růst, štítnou žlázu a vývoj hormonů.
	Oftalmolog a audiolog – posuzují zrak a sluch.
	Ortoped a ortotik – vyšetří kosti a klouby a v případě potřeby poskytne podpůrné pomůcky.
	Specialista na uši, nos a krk (ORL) – zabývá se problémy s dýchacími cestami, infekcemi uší, sluchem a potížemi s polykáním nebo dýcháním.
	Nutriční poradce, terapeut krmení nebo dietolog – podpora krmení a zdravého růstu.
	Zubař – sleduje zdraví ústní dutiny, vývoj zubů a zubní problémy.
	Tým péče o vaše dítě se může v průběhu času měnit. Někteří specialisté, jako například specialisté na chování nebo duševní zdraví, mohou být přidáni s tím, jak se objeví nové potřeby, zatímco jiní již nemusí být s tím, jak vaše dítě roste, potřeba. Protože každé dítě s KAT6 je jedinečné, je důležité, aby se péče o něj přizpůsobila tomu, kým je a co v každé fázi potřebuje.

	Multidisciplinární klinika KAT6 na Boston Children's Hospital
	V únoru 2026 byl otevřen multidisciplinární klinický program vedený Dr. Olafem Bodamerem a Dr. Williamem Bruckerem, který nabízí komplexní lékařskou péči pro pacienty se syndromy KAT6A nebo KAT6B.
	Pro objednání schůzky nebo pro další informace kontaktujte  koordinátora kliniky KAT6 na čísle rarediseases@childrens.harvard.edu.


	Lékařský kontrolní seznam – syndromy KAT6A/KAT6B
	Tipy pro rodiny:
	Obzvláště důležité je základní vyšetření srdce, ledvin, mozku a endokrinních funkcí.
	Vaše dítě nemusí potřebovat každý test; řiďte se pokyny svého pediatra nebo genetika.
	Uschovejte si kopie všech výsledků, abyste mohli v průběhu času sledovat jejich pokrok.
	KARDIOLOGIE Echokardiogram (k detekci vrozených srdečních vad: ASD, VSD, PDA, anomálie chlopní)
	VÝVOJ A TERAPIE Vývojové vyšetření pediatrem nebo neurovývojovým specialistou Doporučení k včasné intervenci (fizioterapie, terapie s ergoterapeutem, logopedie)  Vyšetření krmení a polykání logopedem nebo specialistou na krmení
	NEUROLOGIE Vyšetření dětské neurologie (tonus, reflexy, záchvaty)  EEG (pokud existuje podezření na záchvaty nebo jako výchozí bod)  Magnetická rezonance mozku (posouzení Chiariho malformace, ventrikulomegalie, opožděné myelinace, zvětšené míchy, ageneze corpus callosum) Váš lékař může načasovat magnetickou rezonanci na dobu, kdy je již plánována anestezie, například během jiného zákroku.
	LEDVINY / MOČOVÉ CESTY Ultrazvuk ledvin (k detekci strukturálních anomálií nebo hydronefrózy)
	ENDOKRINNÍ Testy funkce štítné žlázy  Monitorování růstu (výška, hmotnost, růstové křivky)  Hodnocení puberty (s blížícím se dospíváním)
	GASTROINTESTINÁLNÍ A VÝŽIVOVÉ Vyšetření gastrointestinálního traktu (reflux, zácpa, další problémy)  Nutriční vyšetření / konzultace s dietologem (pokud existují problémy s růstem nebo krmením)
	ZRAK A SLUCH Oftalmologické vyšetření (strabismus, kortikální zrakové postižení, refrakční vady)  Posouzení sluchu
	MUSKULOSKELETÁLNÍ / ORTOPEDICKÉ Ortopedické vyšetření (laxita kloubů, skolióza, kontraktury, ageneze, hypoplazie)
	SPÁT Posouzení spánku (při podezření na potíže se usínáním/udržením spánku/spánkovou apnoe)


	Terapie
	Včasná intervence a průběžná terapie mohou pro vaše dítě s KAT6 znamenat pozoruhodný rozdíl a pro rodiny žijící v USA jsou často k dispozici zdarma. Doporučení k terapii často pocházejí od lékařů nebo vzdělávacího týmu vašeho dítěte a rodiny se také mohou rozhodnout pro soukromou terapii. Vaše dítě bude postupovat vlastním tempem, ale se správnou podporou a dostatkem povzbuzení uvidíte, že se u něj objeví nové dovednosti krásnými a nečekanými způsoby.
	LOGOPERAPIE
	Logopedická terapie řeší komunikační zpoždění a může vašemu dítěti pomoci rozvíjet verbální i neverbální komunikační dovednosti. Vzhledem k tomu, že děti s KAT6 často trpí výrazným zpožděním řeči, může terapeut vašeho dítěte zařadit augmentativní a alternativní komunikaci (AAC), znakový jazyk nebo jiné strategie na podporu vyjadřování a porozumění. U dětí s KAT6 se často doporučuje PROMPT terapie, která využívá hmatové podněty k vedení řečové produkce, ke zlepšení artikulace a srozumitelnosti.

	KRMENÍ
	Terapie krmením se zaměřuje na orální motoriku, potíže s polykáním a senzorické problémy s krmením. Některé děti s KAT6 trpí refluxem, špatným perorálním příjmem potravy nebo jsou krmeny sondou. Terapeuti pracují na bezpečných strategiích krmení, přechodu na perorální krmení, pokud je to možné, a zlepšení příjmu živin.

	FYZIKÁLNÍ TERAPIE (FT)
	Fyzioterapie pomůže vašemu dítěti zlepšit sílu, koordinaci a sebevědomí v pohybech. Mnoho dětí s KAT6 má nízký svalový tonus (hypotonii), uvolněné klouby nebo opožděné motorické milníky, což může ztěžovat chůzi, stání a další činnosti. Fyzioterapie podporuje vaše dítě v bezpečném pohybu, zlepšování rovnováhy a dosahování nových milníků. Terapeuti s vámi mohou spolupracovat na nalezení správného vybavení, jako jsou korzety na chůzi, ortopedické vložky nebo invalidní vozíky, aby se vaše dítě mohlo plně zapojit a prosperovat.

	ERGOTERAPIE (ERG)
	Ergoterapie může vašemu dítěti pomoci rozvíjet jemné motorické dovednosti, schopnosti péče o sebe a adaptační strategie. Ergoterapie může pomáhat s krmením, oblékáním, psaním a používáním technologií a také řešit problémy se senzorickým zpracováním, které jsou běžné u dětí s KAT6. Ergoterapie může vašemu dítěti doporučit adaptivní pomůcky na podporu samostatnosti doma i ve škole.


	ZRAKOTERAPIE
	VODNÍ TERAPIE
	Zraková terapie může vašemu dítěti pomoci, pokud má kortikální zrakové postižení (CVI), strabismus nebo jiné zrakové problémy. Terapie může zlepšit sledování, zaostření, koordinaci očí a vizuální zpracování, což jsou dovednosti, které podporují učení, bezpečnost a každodenní činnosti. Včasné vyšetření oftalmologem nebo očním terapeutem může vašemu dítěti pomoci co nejlépe využít jeho zrakový vývoj.
	Vodní terapie využívá vztlak a odpor vody k podpoře posilování svalů, mobility a koordinace. Voda poskytuje bezpečné prostředí pro děti s hypotonií, omezenou vytrvalostí nebo problémy s klouby a může zpříjemnit terapii vašemu dítěti a zároveň podpořit funkční pohybové dovednosti.

	HIPOTERAPIE
	Hipoterapie využívá jemné, rytmické pohyby koně ke zlepšení rovnováhy, držení těla, koordinace a síly středu těla. Kromě fyzického zisku si mnoho dětí užívá jízdu na koni, což zvyšuje sebevědomí, zapojení a účast na každodenních aktivitách a terapii. I když většina pojišťoven hipoterapii nehradí, mnoho komunit má neziskové organizace nebo jezdecké programy, které nabízejí terapeutické služby spojené s koňmi za nízkou cenu nebo prostřednictvím finanční pomoci.
	APLIKOVANÁ BEHAVIOROVÁ ANALÝZA (ABA)
	Terapie ABA se zaměřuje na rozvoj behaviorálních dovedností, sociální komunikace a schopností každodenního života. U dětí se syndromem KAT6 může podpořit rozvoj jazyka, sociální interakci a pomoci redukovat problematické chování. Programy jsou přizpůsobeny silným stránkám a potřebám každého dítěte a využívají pozitivní posilování a budování dovedností k podpoře růstu.


	INTENZIVNÍ TERAPEUTICKÝ PŘÍSTUP
	Intenzivní terapie, která obvykle trvá přibližně tři týdny, zahrnuje denní fyzioterapii, terapii s dětmi nebo lekce řeči s využitím specializovaných nástrojů a technik, jako je DMI (dynamická pohybová intervence). Tento intenzivní přístup může vést k většímu rozvojovému zisku v oblasti síly, mobility, komunikace nebo funkčních dovedností ve srovnání se standardními týdenními lekcemi. Mnoho rodin s KAT6 zaznamenává významný pokrok během intenzivní lekce a po ní.
	Spojte se s rodinami ve vaší místní komunitě s postižením a poučte se z jejich zkušeností.  Kromě tradičních terapií některé rodiny nacházejí přínos v přístupech, jako je hudební nebo arteterapie, terapie hrou, biofeedback, reflexní integrační terapie, terapie s domácími mazlíčky a respirační terapie.

	Často kladené otázky
	Bude moje dítě chodit?
	Mnoho dětí s KAT6 se naučí chodit, i když se to často děje později než u jejich vrstevníků. Jiné se mohou pohybovat odlišně pomocí podpůrných pomůcek, invalidních vozíků nebo alternativních způsobů dopravy. Vaše dítě může potřebovat fyzioterapii nebo jinou podporu k posílení a posílení rovnováhy. Pokrok může přicházet pomalu, ale s důslednou terapií, povzbuzením a trpělivostí bude vaše dítě i nadále získávat nové dovednosti a sebevědomí ve svém vlastním čase.

	Jak bude vypadat učení a škola pro mé dítě?
	Děti s KAT6 často trpí vývojovými opožděními a rozdíly v učení. Díky včasné intervenci, individualizovaným vzdělávacím plánům (IEP) a terapii může vaše dítě dosáhnout smysluplného akademického pokroku. Silné stránky a výzvy každého dítěte jsou jedinečné, proto by přístupy k učení a podpora měly být přizpůsobeny individuálním potřebám vašeho dítěte. Podpora ve škole může zahrnovat úpravy tříd, individuálního asistenta, menší vzdělávací prostředí, inkluzivní prostředí s odpovídající podporou nebo specializované školy.

	Naučí se moje dítě mluvit?
	Většina jedinců se syndromem KAT6 trpí opožděním ve vývoji řeči, ale jejich schopnosti se značně liší. Některé děti mohou být nemluvící a komunikovat pomocí znaků, gest nebo adaptivních technologií, zatímco jiné se mohou i přes časné opoždění stát verbálními teenagery nebo dospělými. Mnoho rodičů uvádí, že jejich děti rozumí více, než dokážou vyjádřit. Je důležité podporovat komunikaci vašeho dítěte ve všech formách a udržovat vysoká očekávání ohledně jeho potenciálu.

	Jak mohu podpořit komunikaci svého dítěte, pokud nemluví?
	Mnoho dětí s KAT6 nemluví nebo má omezenou verbální řeč, ale to neznamená, že neumí komunikovat. Logopedie a alternativní komunikační metody mohou vašemu dítěti pomoci vyjádřit myšlenky a navázat kontakt s ostatními. Nástroje, jako je znakový jazyk, obrazové tabule nebo zařízení generující řeč (známé jako augmentativní a alternativní komunikace, neboli AAC), dávají dětem hlas jejich vlastním způsobem. Je důležité modelovat a podporovat všechny formy komunikace: gesta, mimiku nebo technologie, a oslavovat každý úspěch.


	Kolik lidí bylo diagnostikováno s KAT6?
	V roce 2026 byla varianta KAT6A nebo KAT6B diagnostikována u méně než 1 000 osob na celém světě. Vzhledem k celosvětové populaci více než 8 miliard se KAT6 řadí mezi ultravzácná onemocnění s prevalencí zhruba 1 z 8 milionů lidí. Skutečné číslo je pravděpodobně vyšší, protože systémy genetického testování a zdravotnická zařízení nesdílejí data mezi zeměmi. Nejspolehlivějším způsobem, jak sledovat naši komunitu, je prostřednictvím registru pacientů KAT6A/KAT6B, který zahrnuje více než 500 osob a s rostoucím povědomím a testováním se neustále rozrůstá.

	Jaká je pravděpodobnost, že bych mohla mít další dítě s KAT6?
	Rodiče by se měli poradit s genetikem, aby pochopili svou individuální pravděpodobnost a případné aspekty týkající se budoucích těhotenství. Většina změn v genu KAT6 se u postiženého dítěte vyskytuje poprvé a nejsou zděděny od žádného z rodičů. V těchto případech je pravděpodobnost, že budou mít další dítě se stejnou genetickou změnou, nízká, odhadovaná na přibližně 2 %. Ve vzácných případech může rodič nést genetickou změnu v malém počtu svých reprodukčních buněk, což je stav známý jako mozaicismus zárodečné linie, který může zvýšit pravděpodobnost recidivy. Velmi vzácně může mít rodič variantu KAT6 ve všech svých buňkách a být schopen ji předat dědičným způsobem. V těchto případech má každé dítě 50% šanci, že tuto chorobu zdědí.

	Kde se v USA a v zahraničí nacházejí rodiny KAT6?
	Jedinci s KAT6 byli identifikováni v nejméně 70 zemích. S ostatními můžete komunikovat prostřednictvím podpůrných skupin na Facebooku a mezinárodních skupin na WhatsAppu. Nadace KAT6 nabízí přeložené materiály a na vyžádání může poskytnout další zdroje. Můžete se také připojit k rodinné mapě Nadace KAT6 a spojit se s ostatními v okolí.
	Připojte se k mapě.


	V současné době neexistují žádné schválené terapie specificky pro léčbu syndromu KAT6, nicméně některé léčebné postupy mohou pomoci s konkrétními příznaky. Lékaři léčí příznaky individuálně, jako je zácpa, pálení žáhy, problémy s chováním, záchvaty nebo poruchy spánku. Někteří rodiče uvádějí přínosy mitochondriálních doplňků, jako je l-karnitin, kyselina pantothenová (B5), koenzym Q10, vitamín E, vitamín C nebo Cytra-3. Před zahájením užívání jakéhokoli nového doplňku se vždy poraďte s lékařem svého dítěte. Více informací o mitochondriální léčbě naleznete ve webináři Richarda I. Kelley ho o gastrointestinálních onemocněních a v jeho konferenční prezentaci z roku 2023 s názvem Léčba metabolických abnormalit u syndromů KAT6A a KAT6B.
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	Nadace KAT6
	NAŠE POSLÁNÍ
	Podporujeme jednotlivce a rodiny žijící se syndromem KAT6, způsobeným variantami KAT6A a KAT6B, po celém světě. Naším cílem je podpořit vědecký výzkum, který může vést k léčbě, a zvýšit povědomí o KAT6, aby mohl být snadněji rozpoznatelný, pochopený a studovaný.

	OBHAJOBA KAT6
	Náš tým právních zástupců je tu, aby podpořil vaši rodinu v každém kroku. Můžeme vám pomoci zorientovat se ve vzdělávacích a zdravotnických systémech, činit informovaná rozhodnutí a získat přístup ke službám a péči, které vaše dítě potřebuje k prosperitě.
	Jsme také nápomocní rodinám, které přecházejí ze školy na služby pro dospělé. Náš tým vás provede celým procesem, vysvětlí vám práva vašeho dítěte v rámci individuálního vzdělávacího plánu (IEP) a pomůže vám porozumět hodnotícím zprávám. Nejste v tom sami. Naším cílem je tyto někdy matoucí kroky usnadnit a zmírnit jejich náročnost. .

	Jsme tu pro vás.
	„Nemůžete najít lepší zdroj než samotnou komunitu… Pravděpodobně budou mít užitečnější informace než váš pediatr. Bylo to obrovská podpora mít přístup k lékařsky zdatným rodičům, kteří tuto nemoc znají, a k těm, kteří mají starší děti a také si tím prošli.“
	- Lindsey Blanch -


	FINANCOVÁNÍ VÝZKUMU
	Díky zapojení rodin vědci každoročně odhalují nové poznatky. Toto úsilí již vedlo k lepšímu pochopení toho, jak KAT6 ovlivňuje vývoj, a připravuje cestu k budoucím léčebným postupům. Nadace KAT6 hrdě financuje mezinárodní výzkum zaměřený na zlepšení života dětí a rodin postižených syndromem KAT6. Naše nejnovější projekty zkoumají potenciální léky, studují mozkové a behaviorální modely, identifikují důležité biomarkery a vyvíjejí klinické programy, čímž pokládají základy pro budoucí léčebné postupy a klinické studie. Každá studie, kterou podporujeme, nás přibližuje k lepší péči a světlejší budoucnosti pro naši komunitu.
	Zjistěte více.

	REGISTR PACIENTŮ KAT6
	Registr pacientů s KAT6A/KAT6B, spuštěný v roce 2019 Národní organizací pro vzácné poruchy (NORD), je první dlouhodobou studií syndromu KAT6. Shromažďováním informací od rodin, jako je ta vaše, registr pomáhá vědcům lépe porozumět celé škále charakteristik KAT6 a identifikovat oblasti pro nové studie.
	Nadace KAT6 vlastní anonymizovaná data, což nám umožňuje řídit výzkum a zodpovědně sdílet zjištění. Informace také analyzujeme a sdílíme poznatky s rodinami, což pomáhá rodičům a pečovatelům lépe porozumět svým blízkým a podporovat je. Účastí pomáháte nejen svému vlastnímu dítěti, ale měníte život celé komunitě KAT6.

	BANKA KAT6 IPSC
	V roce 2022 vytvořila Nadace KAT6 a její spolupracovníci první banku indukovaných pluripotentních kmenových buněk (iPSC) odvozených od pacienta pro KAT6A a KAT6B. Jedná se o buňky vyrobené ze vzorků pacientů, jako je kůže nebo krev, které pomáhají vědcům studovat KAT6 a testovat potenciální terapie. Rodiny se mohou rozhodnout přispět vzorky od svého dítěte do banky iPSC, což vašemu dítěti umožní pomoci s výzkumem a podporovat léčbu pro komunitu KAT6.
	„Spolupráce s Nadací KAT6 je jednou z nejpřínosnějších částí práce, kterou v laboratoři děláme.“
	- Dr. Angie Serrano -
	PŘIPOJTE SE K BANCE IPSC
	Prohlídka laboratoře Serrano



	Empowered Grants
	Podpora rodin s dětmi kategorie KAT6 je ústředním bodem našeho poslání. Prostřednictvím našeho programu Empowered Grants poskytujeme finanční prostředky, které pomáhají rodinám s přístupem k asistenčnímu vybavení, přístrojům, technologiím a terapiím, jež mohou smysluplně ovlivnit jejich každodenní život.
	Tyto zdroje mohou jednotlivcům se syndromem KAT6 umožnit plněji se zapojit do života svých komunit, dosáhnout vzdělávacích cílů, zlepšit komunikaci, posílit vazby a podpořit sociální a emocionální růst.
	Od spuštění této iniciativy v roce 2020 udělila Nadace KAT6 více než 120 grantů Empowered Grants jednotlivcům a rodinám v USA a po celém světě. Každý grant poskytuje finanční podporu k uspokojení praktických a život obohacujících potřeb.
	STÁHNOUT APLIKACI
	CO BUDETE POTŘEBOVAT:
	Důkaz diagnózy, například genetická zpráva
	Vyplněná žádost s kontaktními údaji
	Odhadovaná cena položky nebo terapie požadované k proplacení


	Empowered Grants: Seznam způsobilých položek
	Následující položky jsou způsobilé k proplacení v rámci programu Empowered Grant. Tento seznam má sloužit spíše jako vodítko než jako omezení. Pokud má vaše dítě specifickou potřebu, která zde není uvedena, ale lze ji odůvodnit jako prospěšnou pro jeho vývoj, zdraví nebo každodenní fungování, uveďte ji prosím ve své žádosti.
	NÁSTROJE PRO FYZIOTERAPII
	SENZORICKÉ
	KRMENÍ/DENNÍ ŽIVOT
	JEMNÁ MOTORIKA
	ŘEČ/KOMUNIKACE
	VZDĚLÁVACÍ
	PREZENČNÍ TERAPIE
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	Události komunity
	KATWALK
	KATwalk je naše zábavná každoroční akce pro rodiny, kde se scházejí naši podporovatelé, aby zvýšili povědomí a získali finanční prostředky na výzkum KAT6. Je to den plný úsměvů, aktivit a komunitního ducha a zároveň příležitost oslavit naše úžasné rodiny KAT6! Společně kráčíme za světlejší zítřky!

	DEN VZÁCNÝCH CHOROB
	Den vzácných onemocnění je zvláštním dnem, který upozorňuje na vzácná onemocnění, jako je syndrom KAT6. Vždy se koná poslední den v únoru. Spolupracujeme s rodinami a podporovateli po celém světě, abychom sdíleli příběhy, zvyšovali povědomí a ukazovali, že nikdo se s vzácným onemocněním nemusí potýkat sám.
	„Chodím sem, protože se tu cítím dobře. Miluji, že lidé mají mého syna rádi. Miluji, že ho povzbuzují. Miluji, že mi lidé říkají, že vidí jeho pokroky... být součástí naší komunity je v mnoha ohledech opravdu jedinečné a výjimečné.“
	- Amy Young -

	MEZINÁRODNÍ KONFERENCE KAT6
	Každoroční konference je jedinečnou příležitostí pro setkávání rodin, lékařů a výzkumníků. Je to místo, kde se dozvíte nejnovější informace o KAT6, setkáte se s dalšími, kteří této cestě skutečně rozumí, a dokonce se můžete zapojit do výzkumu.

	NAJÍT UDÁLOST

	Zapojte se
	Nadaci KAT6 podporují rodiče, přátelé a podporovatelé, jako jste vy. Každé úsilí má smysl!
	SBÍRKA PRO KAT6
	Naše programy a výzkumné iniciativy se spoléhají na štědrost naší komunity.
	KATwalk KATwalk, který se koná každý září, je naší největší komunitní akcí pro získávání finančních prostředků a zvyšování povědomí. Můžete podpořit naši snahu založením fundraisingového týmu, který uspořádá osobní pochod, nebo se k nám připojit virtuálně prostřednictvím KATwalk Anywhere. Ať už se zúčastníte jakkoli, každý krok nám pomůže přiblížit se k světlejším zítřkům.
	Výroční výzva Naše výzva na konci roku vyzývá významné dárce, korporace a podporovatele, aby významně přispěli k našemu poslání.
	Kampaň „I Care for Rare“ Kampaň „I Care for Rare“ je flexibilní, průběžná sbírka, kterou můžete spustit kdykoli. Spolupracujte s místní firmou, uspořádejte akci nebo věnujte den dárcovství na zvýšení povědomí a získání finančních prostředků pro rodiny KAT6 ve vaší komunitě.
	NABÍDNĚTE SVŮJ ČAS
	Neustále hledáme dobrovolníky, kteří by podpořili práci nadace. Pokud máte speciální dovednosti nebo talenty, o které byste se chtěli podělit, rádi se s vámi spojíme! Pro ty, kteří mají zájem o významnější roli, existuje také možnost stát se členy správní rady nadace KAT6.

	DOBROVOLNÍK

	ZVYŠOVAT POVĚDOMÍ
	Můžete pomoci šířit informace o KAT6 ve vaší komunitě a online. Připojte se k nám každý únor v naší kampani ke Dni vzácných onemocnění. Povzbuďte své přátele a sledující, aby se spojili s nadací na Facebooku, Instagramu, X (Twitteru), LinkedInu a YouTube. Sdílejte fotografie a příběhy o svém dítěti – rádi zdůrazňujeme naše úžasné rodiny KAT6 a ukazujeme světu tváře, které stojí za naším posláním.

	PIŠTE NA NÁŠ BLOG
	NAKUPUJTE KAT6
	Náš obchod Bonfire nabízí vysoce kvalitní oblečení a zboží pro celou rodinu.
	NAVŠTIVTE PRODEJNU KAT6
	Rádi bychom slyšeli váš příběh! Protože je KAT6 tak vzácný, mnoho rodin se může cítit izolovaných. Pokud byste se chtěli podělit o svůj pohled na věc, ozvěte se nám! Vaše slova mohou pomoci vzdělávat, inspirovat a podporovat rodiny po celém světě.

	Přečtěte si náš blog.


	Svědectví
	Než mi synovi byla stanovena diagnóza KAT6, myslela jsem si, že jsme na této cestě sami. Bezesné noci, gastrointestinální problémy, operace, neznámé - to bylo, mírně řečeno, ohromující. Poté, co jsem se připojila ke komunitě KAT6 a podpůrné skupině na Facebooku, jsem konečně pocítila naději, úlevu a pohodlí v tom, že v tom rozhodně nejsme sami. Společné rysy našich dětí mě ohromily a postřehy a rady rodičů nám pomohly s mnoha těžkými rozhodnutími a vedly nás správným směrem pro ostatní. Práce Nadace KAT6 je zdaleka nejdůležitějším výzkumem a vzděláváním v našich životech. Neexistuje lepší způsob, jak nadaci podpořit, než prostřednictvím fundraisingových aktivit, které přímo ovlivňují našeho syna.
	- Katie Bator -
	PŘIDEJTE SE K NAŠÍ PODPŮRNÉ SKUPINĚ


	Náš tým
	Členové správní rady Nadace KAT6
	Dr. Jordan Muller
	Předseda představenstva

	Dr. Andrew Rankin
	Věda

	Karen Ginsburg
	Sbírka finančních prostředků
	Tajemník

	David Woodbury
	Věda

	Katie LaRow Brown
	Fundraising a granty

	Maureen Martini
	Člen představenstva

	Kevin Young
	Finance


	Členové nadačního týmu KAT6
	Aimee Reitzen
	Marketing a komunikace
	Vědecký poradce

	Megan Stetts
	Sociální média
	Empowered Grants

	Jessica Wiemann
	Susan Hartung
	Obhajoba a registr pacientů

	Lindsey Blanch
	Granty a sponzoři

	Katie Bator
	KATwalk

	Rodiče-dobrovolníci podporují členy naší správní rady a týmu v řadě rolí. Pokud máte zájem o podporu našeho týmu nebo o zvážení pozice v představenstvu, rádi se s vámi spojíme.
	Nadace vítá dobrovolníky, kteří chtějí pomoci s naší prací, zejména ty, kteří mají dovednosti nebo zkušenosti, o které by se rádi podělili.
	Kontaktujte předsedu naší správní rady, Jordana Mullera, na adrese support@kat6.org.
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	Pojďme se spojit!
	Rádi bychom s vámi zůstali v kontaktu! Vyplněním níže uvedeného krátkého dotazníku nám pomůžete sdílet důležité informace o výzkumu, komunitních akcích a podpůrných službách. Vaše informace zůstanou v naší komunitě KAT6 a nikdy nebudou sdíleny mimo ni.
	Poskytnutí těchto údajů je jednoduchý, ale účinný způsob, jak nám pomoci naplnit naše poslání a podpořit vás a vaši rodinu.
	[Přečtěte si naše zásady ochrany osobních údajů.]
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	Poděkování
	Tato příručka vznikla díky štědré podpoře společnosti Amgen. V roce 2025 byla nadace KAT6 vybrána jako příjemce grantu RAREis Global Advocate Grant, který poskytl finanční prostředky na vytvoření a překlad tohoto zdroje pro rodiny z celého světa. RAREis je globální iniciativa podporovaná společností Amgen, která pomáhá jednotlivcům a rodinám propojovat se, učit se a orientovat se v každodenním životě se vzácným onemocněním.
	Jsme hluboce vděční dobrovolníkům a profesionálním poradcům, kteří se s námi podělili o svůj čas a odborné znalosti během celého vývoje této příručky, a také členům představenstva KAT6, kteří poskytli promyšlenou zpětnou vazbu a recenze v závěrečných fázích. Upřímně děkujeme také pečovatelům KAT6 za jejich příspěvky k výzkumu v naší komunitě ultra vzácných onemocnění a za jejich neúnavné úsilí při obhajobě a podpoře jejich blízkých.
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