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La	asociación	Síndrome	STXBP1,	sin	ánimo	de	
lucro,	ha	sido	fundada	por	7	familias	españolas	
afectadas	en	fecha	8	de	octubre	de	2016.

A	día	de	hoy	somos	12	familias	españolas	
afectadas	y	más	de	220	socios.

Inscrita	en	el	Registro	Nacional	de	Asociaciones:	
Sección	1ª	/	Núm.	Nac.	612052.

Quienes	somos
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Quienes	Somos	– JUNTA	DIRECTIVA
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Quienes	Somos	– OBJETIVOS
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La	enfermedad	– ¿Qué	es	el	Síndrome	STXBP1?
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La	enfermedad	– ¿Por	qué	ocurre?
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La	enfermedad	– ¿Puede	ocurrir	de	nuevo?
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La	enfermedad	– ¿Puede	ser	curado?
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Iniciando	la	Asociación

Conexión	de	familias

Asesoramiento
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Elaboración	Estatutos

- Asociación	sin	ánimo	de	lucro	de	ámbito	nacional	(Ley	Orgánica	1/2002)
- Objetivos:

A. Dar	a	conocer	a	la	sociedad	la	enfermedad	por	mutación	del	gen	STXBP1,	que	puede	cursar	con	
encefalopatía	epiléptica	y/o	retraso	global	de	desarrollo,	tanto	motor	como	cognitivo.

B. Proporcionar	apoyo,	información	y	asesoramiento	a	las	familias	afectadas.

C. Promover	y	apoyar	económicamente	proyectos	de	investigación dirigidos	a	la	búsqueda	de	un	diagnóstico	
precoz,	proyectos	de	investigación	para	mejorar	la	calidad	de	vida	y	bienestar	de	las	personas	afectadas	y	
proyectos	de	investigación	cuyo	objetivo	sea	la	búsqueda	de	un	tratamiento	efectivo	para	disminuir	los	
síntomas	de	la	enfermedad	y/o	su	cura.

D. Promover	y	apoyar	la	formación	de	profesionales	relacionados	con	el	síndrome	indicado.

Iniciando	la	Asociación
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Iniciando	la	Asociación

Reunión	fundacional

- Madrid,	8	de	Octubre	de	2016
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Iniciando	la	Asociación

Reunión	fundacional

- Madrid,	8	de	Octubre	de	2016

- De	los	10	socios	iniciales	a	los	210	actuales	(Nov’17)

- Nombre	oficial
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Primeros	Pasos

Reunión	fundacional

- Creación	nombre,	logo	y	anagrama

1ª	Versión Versión	definitiva

- Registro	marca	y	logo	solicitado:
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Primeros	Pasos

Trámites	creación	Asociación	Síndrome	STXBP1

- Inscripción	registral - Solicitud	NIF

- Apertura	cuenta	bancaria
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Primeros	Pasos

Proceso	captación	de	socios
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Divulgación

Descripción	de	la	enfermedad

- Material	propio	más	
colaboraciones	Dr.	García	
Peñas	y	Dr.	Raspall
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Divulgación

Comunicación	/	Folleto

Memoria	de	Actividades	16/17 19



Divulgación

Comunicación	/	Videos

Memoria	de	Actividades	16/17 20



Divulgación

Comunicación	/	Web

1ª	Versión
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Divulgación

Comunicación	/	Web
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Marketing

Comunicación	/	Redes	Sociales
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Marketing

Comunicación	/	Redes	Sociales
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Marketing

Comunicación	/	Redes	Sociales
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Marketing

Comunicación	/	Redes	Sociales
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Generación	Información

Generación	información	/	traducciones
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Generación	información	/	traducciones

Generación	Información
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Generación	información	/	traducciones

Generación	Información
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Jornadas	Científicas

Jornadas	Científicas
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Preparación	I	Congreso	Síndrome	STXBP1

I	Congreso	Síndrome	STXBP1	(preparación)
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EVENTOS

Eventos	/	Captación	de	fondos
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EVENTOS

Eventos	/	Captación	de	fondos

Unión	Extremeña	Rubí

Rada	de	Haro	(Cuenca)
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EVENTOS

Eventos	/	Captación	de	fondos
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PRENSA

Presencia	en	medios

Radio	Arenys de	Munt
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PRENSA

Presencia	en	medios

Diario	de	Ávila

La	Razón
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MERCHANDISING

Merchandising

Ovejas	Solidarias Pulseras Camisetas
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ADHESIONES

Adhesiones

- Desde	enero	2017

- Ratificados	en	Junio	2017

- Socios	observadores
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Se han llevado a cabo durante todo el ejercicio, diferentes reuniones con objeto de impulsar la Investigación y estamos con la 
voluntad de iniciar un:

Líneas	de	Investigación	Síndrome	STXBP1

Proyecto	de	investigación	sobre	Uso	de	chips	de	ADN	(microarrays)	en	STXBP1

I.- Introducción.- Conceptos	básicos.-

El	genoma de	los	seres	vivos	es	el	conjunto	de	genes	que	se	encuentran	distribuidos	en	
cromosomas.	Los	genes, a	su	vez,	son	secuencias	de	ADN	que	contienen	toda	la	información	
necesaria	para	sintetizar	las	proteínas,	moléculas	esenciales	para	la	vida	que	realizan	
prácticamente	todas	las	funciones	celulares.	

Cuando	un	gen	se	«activa»	para	dar	lugar	a	su	proteína	correspondiente,	diremos	que	ese	
gen	se	está	expresando	en	esa	célula.	Y	cuando	surgen	anomalías	en	la	expresión	de	los	
genes	pueden	llevar	a	disfunciones	celulares	provocando	graves	enfermedades.
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II.- ¿Qué	es	un	microarray de	ADN	y	cómo	funciona?

Líneas	de	Investigación	Síndrome	STXBP1

Los	microarrays de	ADN	son	una	herramienta	que	
permite	realizar	análisis	genéticos	diversos	basados	
en	la	miniaturización	de	procesos	biológicos.	La	
primera	aplicación	de	esta	tecnología	fue	para	medir	
simultáneamente	el	nivel	de	expresión	de	miles	de	
genes.	Las	mejoras	tecnológicas	han	perfeccionado	la	
calidad	y	permitido	que	lo	que	era	una	herramienta	
para	la	investigación	genética	adquiera	aplicaciones	
en	medicina.
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II.- ¿Qué	es	un	microarray de	ADN	y	cómo	funciona?

Líneas	de	Investigación	Síndrome	STXBP1

Hoy	día	con	microarrays se	pueden	realizar	estudios	
de	diagnóstico	y	caracterización	de	tejidos,	también	
se	pueden	identificar	genes	que	modifican	su	
expresión	tras	la	administración	de	fármacos	o	
identificar	genes	con	valor	pronóstico

Los	microarray ofrecen	la	posibilidad	de	usar	ADN	de	dos	
muestras	diferentes	(p.	ej.,	un	tejido	de	un	sujeto	afecto	y	el	
mismo	tejido	de	un	sujeto	control).	Éstos	se	comparan	sobre	un	
mismo	microarray,	cada	una	marcada	con	un	fluorocromo
distinto.	Las	2	muestras	se	mezclan	y	se	hibridan	
simultáneamente	sobre	el	microarray
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El	proyecto	de	investigación

Líneas	de	Investigación	Síndrome	STXBP1

Se	pretende	poner	en	marcha	un	proyecto	
de	investigación	sobre	la	base	de	estudiar	
en	niños	afectos	con	encefalopatía	por	
STXBP1	qué	genes	están	expresados	de	
forma	irregular,	generando	el	consiguiente	
déficit	o	aumento	de	proteína,	lo	que	
sería	fundamento	de	un	posible	remedio	
parcial	de	ciertos	síntomas,	algunos	de	
ellos	importantes	por	su	carácter	
incapacitante	(como	hipotonía,	ataxia	y	
temblores,	algunos	de	los	cuales	se	
representan	en	la	ilustración).
Memoria	de	Actividades	16/17 42



MEMORIA DE ACTIVIDADES 16/17

1/10/16	– 30/09/17

43


