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mma tiene 9 aflos y desde los

primeros dias su vida estd mar-
cada por una mutacién en el gen
STXBP1 que le ha impedido tener
un desarrollo normal. Después de
numerosas pruebas, el diagndstico
final de su enfermedad lleg6 cuan-
do ya tenia 6 afios, y al menos su
familia supo por fin a qué atenerse
y saber las razones que provoca-
ban las convulsiones que Emma
sufrié desde que era un bebé.

Periplos por varias clinicas y es-
pecialistas de toda Espana no aca-
baban de detectar cudl era la causa
de unos sintomas que con el paso
del tiempo se iban haciendo cada
vez mds evidentes al observar que
el desarrollo fisico y psiquico de
Emma no iba acorde con el paso
de los meses y de los anos. Muilti-
ples pruebas genéticas, metabdli-
cas, resonancias, electros, estudios
de todo tipo se realizaron en el
cuerpo de Emma, pero nadie era
capaz de resolver lo que se convir-
tié en ‘El enigma de Emma’, como
lo calificé el doctor Jaime Parra,
neurélogo del Hospital San Rafael,
de Madrid.

Fue precisamente el doctor Pa-
rra quien durante un congreso en
Washington conoci6 el caso de un
nino que tenfa un cuadro médico
parecido al de Emma. Vio el diag-
ndstico de éste y crefa que podria
ser el mismo problema que pade-
cialanina abulense. Se trataba de
una mutacion en el gen STXBP1y
esa fue la primera pista que des-
pués de mds de cuatro afios de se-
guimiento ofrecia al doctor Parra
la posibilidad de por fin saber cudl
era ese enigma. De vuelta a Espa-
fia, contactd con los padres de
Emma, Nacho y Pilar, y les puso al
dia de su descubrimiento enlos Es-
tados Unidos. Decidieron enton-
ces someter a Emma alo que se de-
nomina como ‘panel epiléptico’y,
efectivamente, se detect6 la muta-
cién de ese gen en su cuerpo. Por
fin se sabia qué enfermedad pade-
cia, pero ese alivio sirvié de bien
poco porque se trata de un caso ex-
tremo, ya que de hecho en Espana
hay tinicamente 11 afectados y en
todo el mundo la cifra es de solo
154 casos detectados, con lo que
los avances alrededor de este sin-
drome son tan escasos que es una
enfermedad todavia sin solucién y
para la que no hay cura.

Almenos en abril de 2014 se po-
nia nombre a lo que antes era una
«encefalopatia epiléptica de ori-
gen desconocido». En el momento
en el que se diagndstico este sin-
drome, Emma fue el primer caso
en Espana porque en todos los his-
toriales clinicos nacionales no apa-
recfa otro, aunque luego se supo
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Una nina abulense es una de las 154 afectadas en todo el mundo por

una mutacién en el gen STXBP1, que impide su desarrollo normal

Emma junto a su hermana Noa.

que un ano antes se habia detecta-
do uno. La causa de esa mutacién
es desconocida, los padres no son
portadores de lamismay a dia de
hoy no hay explicacién de cémoy
por qué se produce. Emma sigue
padeciendo crisis epilépticas con
cierta frecuencia y es completa-
mente dependiente. Camina con

cierta dificultad y siempre acom-
panada por alguien. No habla. To-
do ello hace que el dia a dia con ella
sea muy intenso para los padres,
que son quienes se hacen cargo al
completo de acompanarla diaria-
mente y los que corren con todos
los gastos de desplazamientos a
hospitales de Salamanca y Madrid,

DATOS DE LA ENFERMEDAD
- ]

>¢QUE ES EL SINDROME
STXBP1?: La encefalopatia
STXBP1 es una grave enferme-
dad neurolégica debida a una
mutacién en el gen STXBP1,
que puede dar lugar a diferen-
tes formas de epilepsia de ini-
cio durante los primeros me-
ses de vida Cursa de forma
constante con problemas en
el neurodesarrollo, incluyendo
el retraso psicomotor habitual-
mente moderado-grave y el
trastorno del espectro autista.

>¢POR QUE OCURRE?: Los ge-
nes son fragmentos de ADN que
contienen las instrucciones para
formar una proteina. Se denomi-
nan mutaciones a los cambios
que se producen en los genes 'y
que pueden determinar que no
se forme la proteina o que ésta
sea anormal. El gen STXBP1 con-
tiene la informacién para produ-
cirla ‘SynTaXin Binding Protein
1". Esta proteina desempefia un
papel vital en la liberacién de sus-
tancias quimicas en el cerebro
(neurotransmisores) que son uti-
lizadas por las células del cerebro
para comunicarse entre si. Una
mutacién en este gen'y la conse-
cuente alteracion en la proteina,
dalugar a anormalidades en la
funcién del cerebro.

>¢PUEDE SER CURADO?: A
dia de hoy no existe cura para
este trastorno y el tratamiento
es sélo sintomatico.

>¢PUEDE OCURRIR DE NUE-
VO?: Los nifios con encefalopa-
tia STXBP1 son portadores de
mutaciones ‘de novo'. Es decir, la
mutacién se ha producido en una
célula germinal (6vulo o esper-
matozoide) sin que ninguno de
los progenitores sean portadores
de la mutacién.

alos que estd derivado su caso al
no haber neurologfa infantil en
Avila.

Emma es farmacorresistente y
los continuos cambios de medica-
cién junto con las crisis son los que
mads danos le provocan. Desde los
4 afos, cuando se acentuaron las
crisis, tiene que tomarse una serie
de medicamentos que cambian
con el tiempo, porque controlan
las crisis s6lo durante un periodo
determinado y luego hay que reti-
rarlos para poner otros. Tienen
muchos efectos secundarios y ca-
da crisis que padece es un retroce-
so en las mejoras que puede tener
dentro de una enfermedad que da-
dala escasez de casos que hay en
todo el mundo no se conoce su
evolucion, aunque el doctor Parra
si ha trasladado a los padres que
con lallegada de la adolescencia
se cree que se mejora en el control
de las crisis, aunque el desarrollo
de Emma estd muy afectado y des-
de los cuatro anos su evolucién se
podria decir que ha ido a peor, pa-
sando por rachas de todo tipo, con
muiltiples altibajos.

El pasado y presente en esta fa-
milia abulense no ha sido facil. Na-
cho y Pilar se han hecho cargo del
dia a dfa de Emma con al apoyo de
familiares, amigos y asociaciones
como Aspace y Respiravila, pero
siendo siempre ellos los principa-
les baluartes de la vida de su pri-
mera hija, que ahora tiene una her-
mana, Noa, nacida en el 2014, cu-
yo desarrollo es completamente
normal. Todos se preparan para un
futuro que pasa por estar siempre
al lado de Emma, permanente-
mente, todas las horas del dia, «<no-
sotros con ellay ella con nosotros»,
intentando ayudar a su hija «lo me-
jor que sabemos y hasta donde po-
damos».

Nacho y Pilar absorbieron de la
mejor manera posible el impacto
emocional que supuso el saber que
Emma no tendrfa un desarrollo
normal. Han tenido que ir dia a dia
descubriendo cémo superar los
problemas y la clave para ellos ha
sido «no hundirse, tirar hacia de-
lante siempre y afrontar la vida lo
mejor que podemos», superando
el escaso apoyo que se recibe de un
sociedad que afsla y discrimina a
los nifios como Emma, cuestién
que también tienen que superar
dia a dfa, mds los padres que la pro-
pia Emma, ajena a un mundo que
no piensa en personas como ella,
algo que no parece preocupatrle,
solo pendiente de que los suyos se
acuerden de que ella sigue ahi con
cualquier gesto que lo demuestre,
lo que agradece con sumirada pro-
funda y al infinito, reflejo de su
enorme vida interior.

Una asociacion joven para una enfermedad ‘nueva’

La Asociacién Sindrome STXBP1, creada en octubre del afio pasado, organiza este domingo una carrera solidaria en Valencia
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La Asociacion Sindrome STXBP1
se fundé en octubre de 2016 por 7
familias espanolas, y desde enton-
ces haido creciendo hastaenla ac-
tualidad contar con 100 socios y
11 familias afectadas, entre ellas la
de lanina abulense. Se mantiene a
base de donaciones para poder

realizar las diferentes actividades,
yla préxima serd la III Carrera Soli-
daria 10K Poligono Industrial Juan
Carlos I por las Enfermedades Ra-
ras, que se celebrard en Valencia
este domingo 5 de marzo y se es-
pera alcanzar una cifra superior a
los 3.000 participantes. La carrera
se organiza en colaboracion con la

Asociacion de Propietarios y Usua-
rios del Parque Industrial y la Cau-
sa Maria Moreno

Entre los objetivos de la aso-
ciacion estdn el dar a conocer ala
sociedad la enfermedad; apoyar,
informar y asesorar a las familias
afectadas; promovery apoyar eco-
némicamente proyectos de inves-

tigacion dirigidos a la bisqueda
de un diagndstico precozy de me-
jorade la calidad de vida y bie-
nestar de los afectados, y de bus-
queda de un tratamiento efectivo
para disminuir los sintomas de la
enfermedad y/o su cura. Desde la
pégina web de la asociacion se
pueden hacer nuevos socios asi

como realizar donaciones y cola-
boraciones directas para poder
impulsar las investigaciones so-
bre la enfermedad.

Lapdginaweb dela asociacién
es www.stxbpl.es, su correo elec-
trénico info@stxbp1 y su cuenta
enTwitter @stxbpl.También tie-
ne cuenta en Facebook y Youtube.



