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Quienes somos

La asociacidon Sindrome STXBP1, sin animo de
lucro, ha sido fundada por 7 familias espafolas
afectadas en fecha 8 de octubre de 2016.

A dia de hoy somos 12 familias espafolas
afectadas y mas de 220 socios.

Inscrita en el Registro Nacional de Asociaciones:
Seccion 12 / Num. Nac. 612052.




Asociacion Sindrome

STEBP1

Quienes Somos — JUNTA DIRECTIVA

Presidente: Vicepresidente:

Vocal: Vocatl:
Alberto Regatero Julio Angel Martinez Eira Gonzdlar Ricards:Muriils

a.regatero@stxbpl.es j.martinez@stxbpl.es

Secretaria: Tesorero

Vocal: Vocal:

Pilar Santamaria Javier Tolosa

Elvis Ordonez Nuria Sanchez

p.santamaria@stxbples jtolosa@stxbples

Vocal:

Mabel Arribas

Vocal: Vocal:

Olga Cuadrado Mariam Tarazona




Asociacion Sindrome

STEBP1

Quienes Somos — OBJETIVOS

Visibilidad

Dar a conocer a la sociedad la enfermedad por mutacion del gen STXBP1, que puede cursar con

encefalopatia epiléptica y/o con retraso global de desarrollo, tanto motor como cognitivo.

& Apoyo a las familias

\ Proporcionar apoyo, informacién y asesoramiento a las familias afectadas.

Investigacion

Promover y apoyar econdmicamente proyectos de investigacién dirigidos a la busqueda de un

diagnostico precoz; proyectos de investigacion para mejorar la calidad de vida y bienestar de las

personas afectadas; y proyectos de investigacion cuyo objetivo sea la busqueda de un tratamiento

efectivo para disminuir los sintomas de la enfermedad y/o su cura.

Formacién de profesionales

Promover y apoyar la formacién de profesionales relacionados con el sindrome STXBP1.




La enfermedad — éQué es el Sindrome STXBP1?

La encefalopatia STXBP1 es una grave enfermedad neurolégica debida a una

mutacién en el gen STXBP1.

Es considerada una enfermedad rara pero a pesar de su baja frecuencia, estudios
recientes apuntan que es una de las principales causas de ‘encefalopatia

epiléptica precoz’.

Las alteraciones genéticas en el gen STXBP1 pueden dar lugar a diferentes
formas de epilepsia de inicio durante los primeros meses de vida, incluyendo
caracteristicamente al sindrome de Ohtahara cuando se presenta en el recién
nacido o el sindrome de West cuando lo hace en el lactante. A veces se pueden
tener consecutivamente ambos sindromes, e incluso otros con o sin éstos
previamente, como el sindrome de Dravet y el sindrome de Rett, normalmente en

sus formas atipicas.

Cursa de forma constante con problemas en el neurodesarrollo, incluyendo el
retraso psicomotor habitualmente moderado-grave y el trastorno del espectro
autista. Aunque casi toda la informacién de la que se dispone proviene de
pacientes con epilepsia, se han reportado casos de pacientes afectos de retraso
cognitivo/trastorno de aprendizaje con mutaciones en STXBP1 que no sufren

epilepsia.

Es frecuente la existencia también de trastornos del movimiento, incluyendo
inestabilidad (atoxia), una funcion muscular anormal (distonia), movimientos

involuntarios anormales (disquinesias) y un bajo tono muscular (hipotonia).

Asociacion Sindrome

STEBP1

STXBP1
syntaxin binding
protein 1

core SNARE
complex




La enfermedad — éPor qué ocurre?

A diferencia de otras enfermedades genéticas en que los padres son portadores o
estan también afectos de la enfermedad, los niflos con encefalopatia STXBP1 son
portadores de mutaciones ‘de novo'. Es decir, la mutacion se ha producido en una
célula germinal (6vulo o espermatozoide) sin que ninguno de los progenitores

sean portadores de la mutacion.

Por ello es muy poco probable que vuelva a ocurrir en futuras gestaciones
aunque es conveniente en cualquier caso buscar asesoramiento genético para

descartar la posibilidad de un mosaicismo germinal.




La enfermedad — éPuede ocurrir de nuevo?

Los genes son fragmentos de ADN que contienen las instrucciones para formar
una proteina. Se denominan mutaciones a los cambios que se producen en |os
genes Y que pueden determinar que no se forme la proteina o que ésta sea

anormal.

El gen STXBP1 contiene la informacion para producir la ‘SynTaXin Binding Protein
1. Esta proteina desempena un papel vital en la liberacidon de sustancias quimicas
en el cerebro (neurotransmisores) que son utilizadas por las células del cerebro
para comunicarse entre si. Una mutacién en este gen y la consecuente alteraciéon
en la proteina, da lugar a anormalidades en la funcion del cerebro que conduce a
epilepsia, retraso del desarrollo, dificultades de aprendizaje y problemas de

conducta.




La enfermedad — é Puede ser curado?

A dio de hoy no existe cura para este trastorno y el tratamiento es sdlo
sintomdatico, es decir se limita a tratar las manifestaciones de la enfermedad. Sin
embargo, es muy importante conocer el diagnostico para poder hacer un consejo
genético, evitar exploraciones innecesarias, anticipar las dificultades y aplicar los
tratamientos médicos y pedagdgicos mas adecuados al nifio lo mds precozmente

posible.
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Iniciando la Asociacion

Conexion de familias
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Iniciando la Asociacion

Elaboracion Estatutos

D.

Asociacién sin dnimo de lucro de ambito nacional (Ley Orgédnica 1/2002)
Objetivos:

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

Proporcionar apoyo, informacion y asesoramiento a las familias afectadas.

Promover y apoyar econdmicamente proyectos de investigacion dirigidos a la busqueda de un diagnodstico
precoz, proyectos de investigacion para mejorar la calidad de vida y bienestar de las personas afectadas y
proyectos de investigacion cuyo objetivo sea la busqueda de un tratamiento efectivo para disminuir los

sintomas de la enfermedad y/o su cura.

Promover y apoyar la formacion de profesionales relacionados con el sindrome indicado.

Memoria de Actividades 16/17 12



Iniciando la Asociacion

Reunion fundacional

- Madrid, 8 de Octubre de 2016
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Iniciando la Asociacion

Reunion fundacional

- Nombre oficial

-  Delos 10 socios iniciales a |

Madrid, 8 de Octubre de 2016
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Primeros Pasos

Reunion fundacional

- Creacién nombre, logo y anagrama

Asociacion Sindrome

STEBP1

Asociacion Sindrome

STXBP1

JMAAW

*, :
-, ., N DKTgoria.com
12 Version Version definitiva ¢ &

Registro marca y logo solicitado: mm}s’;‘,&mmmo [ e

Y COMERCIO
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Primeros Pasos

Tramites creacion Asociacion Sindrome STXBP1

- Inscripcion registral - Solicitud NIF

/“' TARJETA DE IDENTIFICACION FISCAL ‘

5 Agencia Tributaria Nimero de Identificacisn Fiscal Definitivo |

QUNSTERIO 87, st i
Y HACIENDA

| Denominacn ASOC SINDROME STXBP1 ‘

GOBIERNO MINISTERIO i
DE ESPANA DEL |NTER|°R Domiciio C APRESTADORA, NUM. 114

Secal  ESC.E, PLANTA AT, PUERTA 3
HOSPITALET LLOBREGAT (L)
08902 HOSPITALET DE LLOBREGAT (L) - (BARCELONA)
| Domicsio C APRESTADORA, NUM. 114 '
| Fiocar  ESC. E, PLANTA AT, PUERTA 3
HOSPITALET LLOBREGAT (L")
| 08002 HOSPITALET DE LLOBREGAT (L'} - (BARCELONA)

| Administracién de la AEAT 08100 L HOSPITALET
Fecha N.LF. Definitivo: 25-01-2017
Cadigo Electrnico: CAF34A3F05D924E9

:K CaixaBank

- Apertura cuenta bancaria
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Asociacion Sindrome

STEBP1

Primeros Pasos

Abaciaeiin Grvoms

Proceso captacion de socios sviae

FORMULARIO INSCRIPCION SOCIO/A

Solicito darme de alta como seciofa, de acuerdo con los Estatutos de esta Asociacion (disponities en la web)

Nombre;

Primer apellido:

Segundo apellido:

Direccién:

Localidad:

Codigo postal: Provincia
Teléfono 1: Teléfono 2:
Email:

Fecha de Nacimiento: NIF:

CUCTAE (%) * Minimo 20 € a0 0 5 € trimestre
PERIODICIDAD: Anval o Trimestral

Codigo Cuenta Cliente (IBAN):
Titular de Ia Cuenta:

FIRMADO:

1} envie este fc larlo a estas

- Por email a socios@stxbpl.es

- Por correo postal a C/Aprestadora, 114, Esc. E, ATC 39, 08902 L'Hospitalet de Liobr. {BCN)
2) Elimporte de |a primera cuota le serd cargada en su cuenta bancaria en los préximos dias,

3} Puede resolver cualquier duda en el teléfono 652.06.26.63

Proteccion de datos: Les datos persanales rocogides sardn incorperados v atasos en of fich ez (3 ask 1
todos sas Ambitos. £ Asach Sindrome STXBP1, cale 114, Esc £, Atc 37, 08962
LHosphalet de Uobregat (3arcalona), donce f Intsresado podrd eiercor sus dorechos ¢a scceso, rectficacion, ¥ 1

seinforms en cumplimvento de art, 5 de LO. 15/1999 de 13 de d omal,

Memoria de Actividades 16/17 L



Divulgacion &

Descripcion de la enfermedad

Material propio mas
colaboraciones Dr. Garcia
Penas y Dr. Raspall

protein 1
core SNARE
complex

¢Qué es el Sindrome STXBP1?

La encefalopatia STXBP1 es una grave enfermedad neurologica
debida a una mutacion en el gen STXBP1.

Es considerada una enfermedad rara pero a pesar de su baja
frecuencia, estudios recientes apuntan que es una de las
principales causas de ‘encefalopatia epiléptica precoz’.

Las alteraciones genéticas en el gen STXBP1 pueden dar lugar a
diferentes formas de epilepsia de inicio durante los primeros
mese...

Memoria de Actividades 16/17 18



Divulgacion

Comunicacion / Folleto

{Cémo colaborar?

Haz un donativo (ES71.21000422.41020023 9189
© harte socitr
- e o ms o E W o W

FORMULARIO INSCRIPCION SOCIO/A Sojcro
danme de aits como sooa'a, de acuerdo con s
Estatutos de esta Asociacian (disponibiesen s webl
Normiore:
Primer apelida
Segundo apelid
Direccibne
locidad
Cédgo postak
Provincix
Tedslono 1: Teittono 2:
Emait
Fecha de Nacimiento: — NF. —
Quoa €l Penodiogad s Clrimesl
CodgoCuena Cliente (BANE
Titolr de b Comrta ——

Frmds

) Sogms mtm ngesa o traternc barcrts de b ovTe
%3 0012 500 Cnta e CAIBRNK:
571 20042 41

2) P ertass
mnvemncaae:
For el 2 socou
- Por coren ool o Uipresacon, 114, Esc EATC 306802
Hesgnat a9 Liote, 0N

resie St con el comprokenis de by

MmO 20€ 070 § Evimedre

K Obra Social la Cassa®

o

Famiias fundadcres was s primera reunién el 8 de conubie ce 2016

STSBP1
/‘T- E5T08 26 A8« wwwshop | ok s Infogetatn 1ot

0o O

)

Asociacion Sindrome

:Qué es el Sindrome
STXBP1?

Li

o STXBP1

neded

neurcldgica debida 3 una MUtackdn en &l gan STXEPL.

Es consderada una enfermedad rare pero a pessr
de su baja frecuencla, estudios racientes apuntan
que s una de las principales causas de‘encefalopa-
tia epiléptia precoz!

Las akemciones genéticas en e gen STABPT
pueden dar lugar a diferentes formas do epilepsa
de Inicio dutante los primeros meses de vida,
incluyendo caracteristicamente & Sndrome de
Ohtahar cuando s2 presenta en el rckén macido o
e sindrome de West cuando fo hace en o lactante,
A veces se pueden tener consecuthvamente amics
sindromes, @ Incluso otros con o s &stos preva-
mente. como el sindrome de Dravet y el sindrome
de Retr, normalmente en sus formas atipicas

Cursa de forma constante con protienas
€n e neurodesarell, inchiyenco 2l etraso
psicomotar habitualmente moderado-
gravey & trastorna ol espectro autisa,
Aungue casi ind la Infocmacion de la cus
se dispone proviene de pacientes con
epiepsia, e han reportado cascs de
pacentes afecins de rearaso cognitiva/
trastomo de apeendizaje con MUtaciones
en STXEPT que no sufren eplepsia

Esfrecuante i existencia también de trastonos del
madmientn, iInchyendo mestablidad (stada), ura
funcion muscular anorma (distonta), movimientos
invoiuntatics anomales (cisquinesas) y un bajo
toro muscular {hipoconia)

2Por qué ocurre
esto?

Los genes son fragmentos de ADN gue contienen
135 Instrucciones par formar una proteina Se
denominan mutaciones a los cambios que se

0 los genes y Gut o
que N se e & proteinz o qua €st3 s2a anormal

Elgen STXBPI contiens la informacion para
producir 1a SynTaXin Bnding Protein 12 Eta
omteina desemoefa un papel vital en i3 iberacidn
G@ sustancias quimicas en el cercbro
{neurctransmisores) que son utilizadas por las
¢éluizs del cerebro para comunicarse entre €. Una
mutacion en este gen v |3 consecuente altaracin
en ks proteire, do lugar o anomeidades en s
funadn del cerebra que conduce a epiepsia,
retraso def desarrollo, dificultades de aprendesjey
oroblemas de conducta

ZPuede ocurrir de nuevo?

A dierencia ce otras enfermedades gendticas en
que los padres son ponadores o estdn también
afectos de la enfermedad, los nifics con encefalops-
Tia STXBP1 son portadores de MULaciones 0e nowe!
Ex declr, la mutacion se hia producido en una céluls
germinal iéwlo © espermatozoide) sin que ningu-
no de los pregenitores sean paradares de 2
mutaciin.

For elo &5 muy poco protable que vuelva @ oo
enfi 5 INQu2 es i

cualquier £330 buscar asesoramiento genético pars
descortar ' posbilicd de un mossicisme germinal

Asociacion Sindrome

STEBP1

Adiz de hoy no exsic our par este trastorno y ef
Tratamiento es sk sintomatico, 5 decir se Imitz 2
tratar las manifestaciones de @ enfermedad Sin
embargo, es muy importante conocer ¢l cagndst-
€O para poder hacer un CONSE|O genético, evitar
exploraciones innecesarias, anticipar las dificitades
y aplicar los tratamientos meédicos y pedagogicos
s adecuados al N lo mas pracoamente
posicle.

Objetivos:

1. Dara conocer a 13 scciedad la enfermedad por
mutacion del gen STYEPT

2. Proporcionar apoyo, Informacian y asesorarmian-
10  las famifas afectados

3, Promaoner y spayar econdmicaments proyactos
de investigacion dirigidos a la blsquede de un
diagnésticn precoe; proyectos de
Investigacion para mejorar la
calidad de vich ¥ bienestar de fas

| perscnas afectadss; y proyectos de
Investigacién cuyo chijetivo sea la
busqueda de un tratamiento
factivo para dsminur los
sintomas de la enfermedad y/o su
wra

X & Promover y apoyer la formacion
" de proksionales relacionados con
[ o sindrome STXBP

>4
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Divulgacion

Comunicacion / Videos

‘Rlce”‘ - =7 \/O#a{)oyosyni-axina
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Divulgacion

Comunicacion / Web

W0 X A INILS " v LAAQCAI0N v

Asoclacién Sindrome oo

STZBI

Inicio

-

Barei

CANTANTE

12 Version
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Divulgacion

Comunicacion / Web

@ “sTEBP1

| Congreso
Sindrome
STXBP1

QUIENES SOMOS

de novi
9.00h * JUNTA DIRECTIVA
C./IISOOC OBJETIVOS
ESTATUTDS

BARC

Asoc. Sindrome STXBP1 - Nuestros nifias / Our children (May'1

www.stxbp1.es

£ Youlube () I3

BLOG/ LA ENFERMEDAD / LA ASOCIACION / NUESTROS HERQES /

fYmoas
conTACTO (2

EVENTOS / COLABORA /

‘w.stxbpl.es
info@stxbp1.es

VI8 cotadoracien de:

der’

Obea Socsal W Cabna

ULTIMAS NOTICIAS

'

¢ General de Socios

@ STEBP1 HAZTE SOCIO | HACER DONATIVO

Asociacion Sindrome

STEBP1

fyoesm B

BLOG/ LA ENFERMEDAD / LA ASOCIACION / NUESTROS HERCQES / EVENTOS / COLABORA / CONTACTO Q

ULTIMAS NOTICIAS
LA ENFERMEDAD

Sindrome STXBP1

octubre

lue Ma M Ju Vi Sa Do

2 3 4 5 6 7 8

9 10 "2 13 1415

16 17 i’ 19 20 2 22

23 24 25 26 27 28 29
5

2016 2017 2018

Sindromes relacionados

Glosario de términos

TECNOQUATRE
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Marketing

Comunicacion / Redes Sociales

Asociacion Sindrome STXBP1

Pégina Bandeja de entrada

Asociacion Sindrome

STZBP1

Asociacién
Sindrome STXBP1

@stxbpl
Inicio
Informacién
Eventos
Fotos
Videos
Comunidad
Grupos
Opiniones
Publicaciones

Notas

Promocionar

Administrar promociones

IW aerto  nicio

Buscar amigos

Notificaciones @ Estadisticas Herramientas de publicacién Configuracion Ayuda »
24 Invita a sus amigos a indicar que les gusta
Frges osta pgina
I 57w Asociacion Sindrome STXBP1 £
f Publicado por Alberto Regatero Garcia (7] 26 de noviembre de 2016 - © vk A702 personas les gusta esto
Cémo colaborar con nosotros: N 717 ;persunze siguen esto
- Hazte sociofa: Cuota que ti elijas (min. 20 €/afio) 2L A Marta Caballé y 67 amigos més les gusta
Envia email a socios@stxbp.es y recibirds instrucciones. _ES“’Q Y
(O lldmanos al teléfono 652.06.26.68=... Ver mas - o
14 Crea una comunidad en tomo & tu pagina por
Sopbeuiamiony crear y vincular un grupo
STEBP1
Informacién Ver todo
. 652062668
Asociacién Sindrome STXBP1 - Formas de colaboracion:
© Normalmente responde en un dia
- Hazte socio/a: Cuota que td elljas (minimo 20 €/afo). Enviar meneajé
Envia email a socios@stxbp1l.es y recibirds instrucciones. hittp://wwow.stx...
- Hazuna d i6n: Ingreso o ia bancaria en £ Organizacién sin énimo de lucro
cuenta Caixabank E$71.2100.0422.4102.0023.9189 .
© Propiedad y autoria

#ApoyoSyntaxina

Promocionar publicacion

ﬁ? Compartir =4

2L Se ha llegado a 280 personas personas

[C) Me gusta D Comentar
OO Miriam Farelo, Manuel Alvarez y 11 personas més

Se ha compartido 1 vez

R ®Y

Personas a las que también les gusta

\y SAE Sindicato de Técnicos de En...
3. 5 Servicio profesional

Anshda Tda-h Madrid
Organizacion sin énimo de lucro

CREER CENTRO DE REFERENCIA...

.= Centrode investigacién médica

Asociacion Sindrome

STEBP1
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Asociacion Sindrome

STEBP1

Marketing

Comunicacion / Redes Sociales

stxop1 IEZE

STEBP 1 61 publicaciones 178 seguidores 115 seguidos

Asociacién Sindrome STXBP1 Persiguiendo un suefio .. Info@stxbpl.es
#apoyosintaxina Syntaxin binding protein 1 stxbp1.es/programa-i-congreso-
sindrome-stxbp1
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Marketing

Comunicacion / Redes Sociales

@ Inicio 9 Q

Asoclacion Sindrome

STEBP1

Asc. Sindrome STXBP1

@stxbp1

Asociacion Sindrome STXBP1, La
mutacion en este gen cursa con retraso
cognitivo y motor, y suele presentar
encefalopatia epiléptica.
fApoyoSintaxina

© Spain

& stxbpi.es

[ Se unio en octubre de 2016

Twittear a Asc. Sindrome STXBP1

8 8 Sequidores que conoces

Ow * &%
®s5Q

Bd 33 fotos y videos

Tweets

254

™ i L 4 Buscar en T

Siguiendo Seguidores Me gusta

107 144 696

Tweets Tweets y respuestas Multimedia

¥

| “srimer

Tweet fijado
Asc. Sindrome STXBP1 @stxbp! - £ oct v
Programa | Congreso Sindrome STXBP1 - 3 nov BCN

stxbp1.esfi-congreso-sin

fEncefalopatiasEpilépticas #Autismo #Rett #West #Dravet #0

Q1 10 12 QO 14 &

Asc. Sindrome STXBP1 ratwitted

FEDER @FEDER _ONG - 29 oct v
yasociativo Barcelona acoge el | Congreso Internacional Sindrome

STXBP1 el 3 de Noviembre goo.gl/zurhiWx

Q 1 4 20 [}

Asc, Sindrome STXBP1 retwitted
Correo Farmacéutico @CFarmacauticn - 26 oct v
#EnfermedadasRaras | Congreso internacional sobre el sindrome STXBP1

Cong i jonal sobre el sindi STXBP1 ...

El evento p de dar a la lacion, impult
«comstoRamcanco.com el conocimiento, el debate y la investigacion de la
enfermedad.

correofarmaceutico.com

~ . 4 A ™M A =

Asociacion Sindrome

STEBP1
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Asociacion Sindrome

STEBP1

Marketing

Comunicacion / Redes Sociales

= [EBYouTube stxbp1 Q + m @ g
2:00h * Cosmocaixa y v WL &
C/lsaac Newton 26 ' i
www.stxbpl.es
B A R C E L 0 N A - info@stxbp1.es
Con la colaboracion de:
Aw .. Lad=s" :K

e Ag0C. Sindrome

26 suscriptores
INICIO

Videos subidos Fiblico REPRODUCIR TODO

|, . !lolvos'imaxila ‘

#SupportSyntaxin - STXBP1 #Hipoterapia - Asoc. #ApoyoSintaxina - Asoc. Asoc. Sindrome STXBP1 -
Syndrome Association Sindrome STXBP1 (V.0.S.E.) Sindrome STXBP1 Reunién Fundacional

1 K visualizaciones + 338 visualizaciones + 3,2 K visualizaciones + 548 visualizaciones +

Hace 9 meses Hace 9 meses Hace 9 meses Hace 10 meses
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Generacion Informacion

Asociacion Sindrome

STEBP1

Generacion informacion / traducciones

synaptotagmin

Las dos dimensiones de STXBP1 - 2016

Publicado el 15 de febrero 2016 por Ingo Helbig (traduccion
Asociacion Sindrome STXBP1)

Sinaptica. Esta es la semana del STXBP1 y todo esta ocurriendo
muy rapido. Nos estamos preparando para el primer Acto Benéfico
del STXBP1y nuestra publicacion en la revista Neurology
examinando las caracteristicas fenotipicas de 147 pacientes ha
estado online desde hace muy poco. STXBP1 es uno de los cinco
gene...

TASA DE INCIDENCIA STXBP1

Cuando se recibe del especialista el diagnéstico de una enfermedad rara
(es decir, aquella que afecta a una de cada 2.000 personas --0'05%-- en
Europa), tras la pregunta por los padres de “tiene o razonablemente
puede tener cura algln dia” y la de “se puede transmitir”, la tercera suele
girar en torno a cuan rara es. La definicion de la Unién europea sobre
“enfermedad rara” es la propuesta por la Comisién Europea de Salud
Plblica (afio 2013), que establece como rara a aquellas "enfermedades,
incluidas las de origen genético, gue son crénicamente debilitantes o
potencialmente mortales y las cuales tienen tan poca prevalencia que se
necesitan esfuerzos especiales combinados para combatirlas.”

Es en el afio 2008 cuando Saitsu et al publican tras sus investigaciones
que en un 25% de los casos de Sindrome de Ohtahara (o encefalopatia
epiléptica infantil temprana) se da una mutacién en el gen STXBP1, era
pronto para conocer poder extrapolar una tasa de prevalencia.
Posteriormente se fueron detectando mutaciones en otras
encefalopatias epilépticas, como West y Dravet, y amplidndose casi
exponencialmente el nimero de diagndsticos por casi todo el mundo, o
al menos el llamado Primer Mundo, que cuenta con la posibilidad de
implementar costosos anélisis genéticos en laboratorios muy
especializados. Esto explica que la prevalencia de la enfermedad (el
ndmero de personas viviendo con una enfermedad en un momento
dado). sea mucho mas alta en LUSA v Furana. lo cual sélo corrabora la
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Asociacion Sindrome

STEBP1

Generacion Informacion

Generacion informacion / traducciones

LA MEJOR TERAPIA: EL CARINO DE SUS PADRES

Esta es la historia pequefia y larga de mi vida con el sindrome STXBP1
¢Para qué leerla? No sé si servira a alguien, temo aburrir a muchos, pero
también sé que unos pocos, por suerte pocos, se sentiran identificados
y quizas les ayude a sentirse acompafiados en este camino sin fin, en el
que estamos todos los que tuvimos que tomar la salida STXBP1 de la
autovia de la vida. En cualquier caso, escribirla me servird como
desahogo.

Ver més

Nuria Sanchez Garrido » Asociacién Sindrome STXBP1
29 de noviembre de 2016 - @

POR QUE SON TAN HERMOSOS LOS NINOS ESPECIALES?

Todos los nifios llenan de amor al mundo, de felicidad, de pureza, los nifios
especiales tienen el rostro mas bello...

Ver mas
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Generacion Informacion

Asociacion Sindrome

STEBP1

Generacion informacion / traducciones

UNA RECOMENDACION: Terapia con Leones Marinos en Fundacién Rio
Safari Elche

Estos dias dos de nuestras nifias, Elsa y Emma, estan disfrutando y
trabajando con la Terapia Asistida con Leones Marinos (Otéridos) de la
Fundacidn Rio Safari Elche

Las Terapias Asistidas con animales han demostrado ser una excelente
forma de intervencion y unas valiosas herramientas terapéuticas para
conseguir grandes beneficios para los participantes en cuanto a mejora
de los niveles emocionales,... Ver mas

UNA RECOMENDACION: Ohad Nachmani y su Método Feldenkrais en
Momentum

En este video podéis ver una sesién de Selén, una de nuestras nifias, con
Ohad Nachmani quien imparte el Método Feldenkrais en su espacio
Momentum de Barcelona. Como muchos sabréis, este método busca la
propia percepcion del cuerpo a través de movimientos y de una atencion
consciente. Selén combina esta terapia con otras terapias psicomotrices.

Ella estd en el estadio donde tiene la intencién y motivacion suf...
Ver mas

e
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Jornadas Cientificas

Jornadas Cientificas

El Sindrome STXBP1 y otras
encefalopatias epilépticas,

Fecha: 4 de abril de 2017
Horario: 17h - 19h

Lugar: Aula E-4 del Edificio B-4 de la Universidad de Jaén

Organiza:
STEBP1  [gE}
Desarrollo y Evolucién de un " o
nifio son Sindrome STXBP1, AGORA el
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Preparacion | Congreso Sindrome STXBP1

| Congreso Sindrome STXBP1 (preparacion)

I CO ng reso Q:00h * Cosmocaixa B
Sindrome C/lsaac Newton 26 " .

www.stx .es
STXBP1 BARCELONA e S

de noviembre 2017 %’ o

Con la colaboracién de:

| W feder K

Obra Social "laCaixa™
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EVENTOS

Eventos / Captacion de fondos

a I 05!“10
Asociacion de Pargues

¥ Poligonos Industriales
de Almussafes
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EVENTOS

Eventos / Captacion de fondos

[ 11 K O'd > S | ¥
| 4 ! .' Yy -5 ({‘ '
8 i 0 ’

Rada de Haro (Cuenca)

Unidn Extremena Rubi

ELTE

INTERNATIONAL
SCHOOL

55 X @) 53 ux
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EVENTOS

Eventos / Captacion de fondos

TRIATLON ZARAUTZ 2017

Lidera este reto: Nacho Fernandez Mufioz
Evento TRIATLON ZARAUTZ 2017 oen awn
4 -

‘. migranodearenau

3000.00 ¢ un reto, una finalidad

-

79 23/03/2017

Yo #ApoyoSintaxina en la
Maratén de Barcelona 2017 / |...

Lidera este reto: Albert Regatero Garcia
Evento Zurich Maraté De Barcelona 2017 Solidaria

508 c ﬁ
16

3000.00 ¢

15/02/2017
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PRENSA

Presencia en medios
vertele()!

Vertale Y » o) St Ve 1 skt s e s o Svsboree

Aehient

= Sevitla Sevilla

s o)

€ mundo de la TV se vuelca con esta iniciativa soldaria
Jordi Sanchez, Valls y més televisivos se
unen contra el Sindrome STXBP1

Jordi San

ch
cT

63 €
.
» Siguenos en Twitter

o e TS

Radio Arenys de Munt

Farlem amb ef president de Fasso

APPI SOCIAL

Gracias a la Appi por darnos
esta oportunidad

W nombre 5 Javer y soy ol padre de un nifo de 2 afos
cingnosticado. con una enfermedad rars lamada sintaxin
Binding protein 1, causada por la mutacion dal gon STXBP!
Tras una ardua lucha. nuestro hijo fue dagnosticado hace
unos Meses. La e stxbp1 ec una edad
fara y grave que a dia de hoy no tena cura. En 2015 tan sok
nablan diagnogticados 154 casos a nivel mundial

A raiz del diagndstico, nos puaimos en contacio con otras 6
familias espaiolas con ninos afectados por esta encefalopa-
tia epiléptica. Junto & ellas, &i B de Octubre de 2016, tuvimos
nuestra primeea reunion donde definimos los objetivos de ta
asociacidn entre los que se encueniran dar a conocer esta
enfermedad, ayudar a olras tamilas alectadas, promoves ta
investigacion y la lormacin de profesionales conocedores
del sindrame STXBP1

Una vez constiada i Asociacién Sindrome STXBP1

Entrevista a l'asociacion sindrome stxbp1

eanzasy ’ ¢

0070 Bz

Descripcion de Entrevista a 'asociacion sindrome stxbp1

200 3 Barcelona, per donar a condixer aquesta malaltia genética sense cura de 3 que cal suport |

gf(ﬂ ""f'

1
©1.120
!

Asociacion Sindrome

STEBP1

Asociacion
Sindrome STXBP1

Practicamonta la totalidad de los mambeos fundado
res han corfirmade su asistenca, viniendo desde
todos los rinconas de Espana para apoyar &a carrera y
dar la maxima difusion posible. Estaremos informando
Bcerca 08 la enfermedsd. la acociacion, rwestros
objetivos y fomas de colaboracitn, Ademas tendre-
mos la presencia de figuras del deporte y personajes
piblcos Que apoyan ruestrs causa y que desean
preslamos su apoyo.

A nivel personal queero transmitiros que nuestro hijo
05 un siper hiroe que ha tanido que enlrentarse &

convulsiones conlinuas, durs b ¢ que &
pasar de | se din Irss dia. Su
lucha es mi lucha y coma runnar, cada KOMeto Guo

racarmo |e hago pensando en él. Por ello ma gustaria
que ros acompanarais el proximo 8 de marzo en la
Carrora Solidaria por las ENFERMEDADES RARAS

Oorens

w L oos

Octavi Pujades
Wl ACTOR

Numerosos rostros televisivos dan la cara
para apoyar a la Asociacion Sindrome
P1

armez, Bares, Jordi Sanchez, Ar
S1ran su apoyo los afectados por
enfermedad

Oct

vi Pujades, Miguel Herran, Ricar
Bealrz Luengo, entre o1ras, ¢

3 rara
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PRENSA

Presencia en medios

| Veedi

TV Mediterraneo-e

TVMEDITERRANEO.E

wONC0UES 1 e scmaee 3 300 DIARIO DE AVILA

-/

Presencia abulense en el
I Congreso Internacional
del Sindrome STXBP1

La enfermedad se estima que afecta a unas 300 personas en todo
¢l mundo, de las que 30 son espafiolas, y una de ellas es de Avila

+ El seminario tendrd lu-
gar el préxitno 3 de no-
viembre en Barceiona,
con ¢! objetivo principal
de divulgar la existencia
de £33 coencia

REDACION | AViLA
Avila pasard presense en el | Cons

v Intvrmacsnal dei St rime
STXKPI, que we celebrar e Har

crton el petnimo ) de o,
U e M come princgsl ob-
tivo el de divuigar ks existenca
do la enfermedad, que se cakcuts
s

e afecta s W nermsns en

BAVILA A0 £€ AWLA MARTES 30 T€ [LBEER0 5€ 207

SANIDAD | DIA MUNDIAL DE LAS ENFERMEDADES RARAS

EL ENIGMA
DE EMMA

Una nifia abulense es una de las 154 afectadas en todo el mundo por
una mutacién en el gen STXBP1, que impide sa desarrollo normal

b prt sema wits i o
i

DATOS DELA ENFERMEDAD

MOUE ES EL SNDROME
STABFIT: Le sreafaiozstis
STHBR 08 was grvoe selare
rutacian en el gon STRER,

Ao prvatinn gen

rhtre Guie tervia e trvaree dsl mpectrs s

PR .

WPCR QUE OCUNEE. Los g=
o v Gugeenrn e ADN ip
e e e ssees ses
v v presema 3¢ gt

0 00 predbacen enise gresny

2l STk Biving Frotmr

Sade wa descu e arEmTie en ea 53
PR TR——
G mter e Emman b ga s

S 3 am 4 s da e
toncion mapeeas e cosiny

¥ Pikat martintun e

Diario de Avila

Asociacion Sindrome

STEBP1

La Razon

El rastro en los genes de un
«monstruo»

Julito, un menor de Jaén, es el primer andaluz al que diagnostican el sindrome
STXBP1, una grave enfermedad neuroldgica que sus padres intentan dar a
conocer a través de una asociacion

10 ¢l que muestra la imagen, la celebracidn de su sexto cumpleaios en la que
artay |
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MERCHANDISING

Merchandising

Camisetas

Ovejas Solidarias Pulseras
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ADHESIONES

Adhesiones
entidad de «
- Desde enero 2017 utilidad publica 0
- Ratificados en Junio 2017 e d l
- SOC'OS Obse rvadores FEDERACION ESPANOLA DE ENFERMEDADES RARAS
orphanet
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Lineas de Investigacion Sindrome STXBP1

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

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

l.- Introduccidn.- Conceptos basicos.-

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 informacidn
necesaria para sintetizar las proteinas, moléculas esenciales para la vida que realizan
practicamente todas las funciones celulares.

Cuando un gen se «activa» para dar lugar a su proteina correspondiente, diremos que ese
gen se esta expresando en esa célula. Y cuando surgen anomalias en la expresion de los
genes pueden llevar a disfunciones celulares provocando graves enfermedades.
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Lineas de Investigacion Sindrome STXBP1

Il.- ¢éQué es un microarray de ADN y cdmo funciona?

Los microarrays de ADN son una herramienta que
permite realizar analisis genéticos diversos basados
en la miniaturizacion de procesos bioldgicos. La
primera aplicacion de esta tecnologia fue para medir
simultaneamente el nivel de expresion de miles de
genes. Las mejoras tecnoldgicas han perfeccionado la
calidad y permitido que lo que era una herramienta
para la investigacion genética adquiera aplicaciones
en medicina.

ol 5@/ 50%

Microarray de ADNc
(dianas)
—p
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Lineas de Investigacion Sindrome STXBP1

Il.- ¢éQué es un microarray de ADN y cdmo funciona?

Hoy dia con microarrays se pueden realizar estudios
de diagnostico y caracterizacion de tejidos, también
se pueden identificar genes que modifican su
expresion tras la administracion de farmacos o
identificar genes con valor prondstico

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). Estos se comparan sobre un
mismo microarray, cada una marcada con un fluorocromo
distinto. Las 2 muestras se mezclan y se hibridan
simultaneamente sobre el microarray

Muestra A Muestra B l

56,32 Sé’? |

|

\

RT + marca e ‘[

ADNe g : C s }

(sondas] 7 e} 2

<
Hz:r-dac’k /
Microarray de ADNc
(dianas)
—-
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Lineas de Investigacion Sindrome STXBP1

El proyecto de investigacion

Se pretende poner en marcha un proyecto
de investigacion sobre la base de estudiar
en ninos afectos con encefalopatia por
STXBP1 qué genes estan expresados de
forma irregular, generando el consiguiente
déficit o aumento de proteina, lo que
seria fundamento de un posible remedio
parcial de ciertos sintomas, algunos de
ellos importantes por su caracter
incapacitante (como hipotonia, ataxiay
temblores, algunos de los cuales se
representan en la ilustracion).

TCF4 EEF1A2
SHROOMA4 Myopia
Hip dislocation Facial dysm. Autistic

constipation behaviour
Kyphosis
Abnormal Breathing dist.
transferrin Short stature Regression
Hand stereotypies
. West synd. No language MECP2
Epilepsy 1D :
Impaired sleep FOXG1
Ataxia
EIEE i Vasomotor dist.
Microcephaly Eye pointing
fi - No gait
tahara - Screaming spells
STXBP1 Q\ Spasticity
CDKL5 . Corpus callosum
anomalies
Optic atrophy
Hand/foot
anomalies

ZNF238

Figure 1 Scheme representing phenotype overlap of the genes already identified as causing neurodevelopmental disorders and the RTT phenotype.
The phenotypes clearly blend, suggesting that the RTT spectrum may still be expanding.
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