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Asociacion Sindrome

STEBP1

Quienes somos

La Asociaciéon Sindrome STXBP1, sin animo de lucro, fue
fundada por 6 familias espafolas afectadas en fecha 8 de
octubre de 2016.

A dia de hoy somos 25 familias espafolas afectadas y 292
socios.

Inscrita en el Registro Nacional de Asociaciones: Seccién 1a /
Num. Nac. 612052.

Miembro de Pleno Derecho de FEDER.
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Asociacion Sindrome

STEBP1

QUIENES SOMOS — Junta Directiva

Vocal: Vocal:

Presidente: Vicepresidente:

Ricardo Murillo Elvis Ordofiez

Alberto Regatero Julio Angel Martinez

a.regatero@stxbpl.es jmartinez@stxbpl.es

Vocal: Vocal:

Secretaria: Tesorero:

Nuria Sadnchez Mariam Tarazona

Pilar Santamaria Javier Tolosa

p.santamaria@stxbpl.es jtolosa@stxbpl.es

Vocal: Vocal:

Mabel Arribas Olga Cuadrado
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Asociacion Sindrome

STEBP1

QUIENES SOMOS - Objetivos

Visibilidad ‘ Investigacion

Promover y apoyar econdmicamente proyectos de

Dar a conocer a la sociedad la enfermedad por mu . S ) ) )
investigacion dirigidos a la busqueda de un diagndstico precoz;

gen STXBP1, que puede cursar con encefalopatia epil proyectos de investigaciéon para mejorar la calidad de vida y

con retraso global de desarrollo, tanto motor como c«¢ bienestar de las personas afectadas: y proyectos de
investigacién cuyo objetivo sea la busqueda de un tratamiento
efectivo para disminuir los sintomas de la enfermedad y/o su

Apoyo a las familias
cura.

Proporcionar apoyo, informacién y asesoramien

familias afectadas. Formacién de profesionales

Promover y apoyar la formacién de profesionales relacionados

con el sindrome STXBP1.
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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 (ataxia), una funciéon
muscular anormal (distonia), movimientos involuntarios anormales (disquinesias) y un bajo tono muscular

(hipotonia).

Asociacion Sindrome

STEBP1

STXBP1
syntaxin binding
protein 1
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La enfermedad - é Por qué ocurre?

Los genes son fragmentos de ADN que contienen las instrucciones para formar
una protelna. Se denominan 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 contiene la informacién para producir la ‘SynTaXin Binding Protein
T. Esta proteina desempefia un papel vital en la liberacién de sustancias quimicas
en el cerebro (neurotransmisores) que son utilizadas por las células del cerebro
para comunicarse entre si. Una mutaciéon en este gen y la consecuente alteracion
en la proteinag, da lugar a anormalidades en la funcién del cerebro que conduce a
epilepsia, retraso del desarrollo, dificultades de aprendizaje y problemas de

conducta.
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La enfermedad - ¢ Puede ocurrir de nuevo?

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

sean portadores de la mutacién.

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.
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La enfermedad - ¢ Puede ser curado?

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

posible.
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| CONGRESO SINDROME STXBP1

Organizacién, coordinacion y desarrollo 130 asistentes

| Congreso
Sindrome
STXBP1

BARCELONA

Organiza:

Con la colaboraciér
s www.stxbpl.es
STEBP1 g
W @ im(O@STXbP] -es fedi'r ()bmc(.x-al'la(‘.m'

S
a
' ®
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| CONGRESO SINDROME STXBP1

PROGRAMA

9.00-9.25:

9.30-10.15:

10.30-11.15:

11:30 a 11.45:.

11.45a 12.30:

1245a13.15:

13:30:

MANANA

Inauguracion.

Dr. Victor Ruggieri, neuropediatro, jefe de clinica del Servicio de
Neurologia en Hospital de Pediatria ) P Garrchan” de Buenos
Aires (Argentina):

“Escenarios a considerar frente a una Encefalopatia Epiléptica
Temprana y Autismo: dos caras de una misma moneda (Pensando
en el sindrome STXBP1)"

Dra. Claudia Arberas, médico genetista del Servicio de Genética
Médica del Hospital de Nifios “Dr. Ricardo Gutiérrez" de Buenos
Aires (Argentina), asesora del Comité de Neurogenética de la
Sociedad Neurolégica Argentina:

“Autismo y epilepsia, sindromes especificos. Especial consideracién
de STXBP1 -E. Aspectos clinicos, genéticos, epigenéticos”

Pausa — Café.

Dra. Judith A g Morén, adj facultativo del Servicio de
Genética Médica del Hospital Sant Joon de Déu de Barcelona
(Espana):

“Aproximacion al diagnéstico genético en el sindrome STXBP1"
Mesa redonda con todos los ponentes de la manana.

Pausa — Almuerzo

16:15-17:00:

17:15-18:00:

18:00-18:15:

18:15-19:00:

19:00-19:30:

19:30:

TARDE

Dr. Alfons Macayé Ruiz, Jefe de Servicio del Servicio de
N pediatria del Hospital Vall D'Hebron de Barcelona (Espaiia),
presid de la Sociedad Espaiiola de Neurologia Pedidtrica.
“Encefalopatias epilépticas precoces: Fisiopatologia y Genética”

Miquel Raspall Chaure, médico adjunto del Servicio de
Neuropediatria del Hospital Vall D'Hebron de Barcelona (Espaia).
“Encefalopatias epilépticas precoces: Epidemiologia, Clinica

y Tratamiento™

Pausa

Dra. Elisenda Cortés Saladelafont, neuropediatra. Hospital Sant
Joan de Déu de Barcelona (Espaiia) = Unidad de enfermedades
neurometabélicas:

“Mecanismos sindpticos en STXBP1"

Mesa redonda con todos los ponentes.

Clausura.

Registro gratutito en www.stxbpl.es
(Limitado a 195 personas)

Asociacion Sindrome

STEBP1
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| CONGRESO SINDROME STXBP1

GALERIA DE MOMENTOS

| Congreso
Sindrome |
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| CONGRESO SINDROME STXBP1

Videos: Edicion y promocidn internacional.

3 YouTube ™

(9/9) | Congreso Sindrome (8/9) 1 Congreso Sindrome (7/9) 1 Congreso Sindrome
STXBP1 - Mesa Redonda... STXBP1 - Dra. Elisenda... STXBP1 - Dr. Miquel Raspall...

v

(6/9) | Congreso Sindrome (5/9) | Congreso Sindrome (4/9) | Congreso Sindrome
STXBP1 - Dr. Alfons Macay... STXBP1 - Mesa Redonda... STXBP1 - Dra. Judith...

Mas de 8 horas de grabacion, subtitulado en Inglés

Asociacion Sindrome

STEBP1

(3/9) | Congreso Sindrome (2/9) | Congreso Sindrome (1/9) I Congreso Sindrome
STXBP1 - Dra. Claudia... STXBP1 - Dr. Victor Ruggier... STXBP1 - INAUGURACION...

Memoria de Actividades 17/18
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DIVULGACION — Pagina web
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DIVULGACION — Nuevo folleto

Nuevo diseno 2018.

¢Cbémo colaborar?

= ONLINE: wwwistxbpl.es

« FORMULARIO DE INSCRIPCION SOCIO/A:
Solicito darme de alta como soclo/a, de acuerdo
con los Estatutos de esta Asociacion (disponibles
en laweb).

Primer ApeTldo: - —

g P —
Direccion: —
L

#ApoyoSintaxina

Codigopostak: . —
Provincia: —
Teléfona 1: Teléfono2:
Email: — S
Fecha de nacimiento:

NIF: -
Cuota €{*)_____ Periodicidad:Janual [Ctimestral
NeCuentaflBAN)
TitularCuenta

T J0€ wto 0 34 irimestm Frmado:

Pusden entregar este formulario a estas diferentes opciones:
- E-mail: socios@stdpl es
- Par correa postal a C/Aprestadora, 114, Esc, E ATC 3%,
08902, LHospitalet de Liobregat, Barcelona.
« A akgunos de nuestros colaboradores.

ien datce persorwder meeogdza sevin nceqatados

£ rgare repraatie del frhi o Asooacen St
101 40 n calie Apreriack 114, Ex: E, M0 17, 6607 THoRpILvet e Lidbregat
el d i

Eascelacicn y cponkicn athe ol meams. Na s aderan Gaton 3 ey, LA

(7] Acopan s palitica do prvacidad

[Congreso Sivctaene STRSP! Rorcetana 017

122 Muvativ Mg 2018

¥ muchos mas eventos...

Asoclacidn Sindrome

STEBP1

V434930268248
@ www.stxbpl.es
Info@stxbpl.es

Fi 0 G wm

K O Socsl " Caisa®

feder

P AT b 1) o ot N i . Gl iy e 6108

Asociacion Sindrome

¢Qué es el Sindrome STXBP1?

La encefalopatia STXBP1 es una
grave enfermedad neurologica
debida auna 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 M8
principales causas de ‘encefalopatia epiléptica
precoz’.

Las alteraciones genéticas en el gen STXBPT 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 &l sindrome de West
cuando lo hace en el lactante. A veces se pueden
tener consecutivamente ambos sindromes, e induse
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, incluyendc el retrase psicomotor
habitualmente moderado grave y el trastorno del
espectro autista.

Aunque casi toda la Informacion de la que
se dispone proviene de pacientes con epllepsia, se
han reportado casos de pacientes afectos de retraso
cognitivoitrastorno de aprendizaje con mutaciones
en STXBPT que no sufren epilepsia,

Es frecuente la existencia también de trastornos del
maovimlento, incluyendo Inestabllidad (ataxia), una
funcién muscular anormal (distonia), movimientos
di }y un bajo tono

involuntari

muscular (hipotonia).

¢Por qué ocurre esto?

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

El gen STXBP1 contiene la informacién para producir
la “SynTaXin Binding Protein 1% Esta proteina
desempenia un papel vital en la liberacion de sustanc
ias quimicas en el cerebro (neurotransmisores) que
son utilizadas por las células
del cerebro para comunicarse
entre si. Una mutacién en este
geny la consecuente alteracion
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

¢Puede ocurrir de nuevo?

A diferencia  de  otras
enfermedades genéticas en que
fos padres son portadores o
estan también afectos de la
enfermedad, los ninos con
encefalopatla  STX8P1 son
portadores de mutaciones ‘de
novo. Es decir, la mutacion se ha
producido en una célula
germinal (dvulo o espe 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 mosalcismo germinal.

Asociacion Sindrome

STEBP1

¢Puede ser curado?

A dia de hoy no existe cura para
este trastorno y el tratamiento
s sélo sintomatico, es decir se
limita a tratar las manifestaciones
de la enfermedad. Sin embargo,
&5 muy Importante conacer el
diagnostico para poder hacer
un  consejo genético, evitar

exploraciones Innecesarias,
anticipar las dificultades y
aplicar los 1tos médicos y gogicos mas

adecuados al nifo o mds precozmente posible.

g Objetivos

1. Dar a conocer a la sodedad
la enfermedad por mutacion
del gen STXBP1.

2. Proporcionar apoyo, infor- P&
macion y asesoramiento a las
familias afectadas.

3. Promover y apoyar
econdmicamente  proyectos
de Investigacion dirigides 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 |a enfermedad y/o su cura.

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

Memoria de Actividades 17/18
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DIVULGACION - Videos

Video Doodle - Explicacion didactica enfermedad.
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DIVULGACION — Videos promocién

2 YouTube stxbp1 Q t o 8 = 3 YouTube stxbp1 Q

#Hola2018

Por sus ganas / For_their motivation

P M o 130/153 2 [ O I3

#Hola2018 - Asociacion Sindrome STXBP1

#ApoyoSintaxina #SupportSyntaxin

~Asoc. Sindrome STXBP1 - Nuestros nifios / Our children VV(Asamblea Edition 17)

Asociacion Sindrome

STEBP1
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Comunicacion - Radio

ARAGON RADIO
‘.!

]

Audio entrevista a Lourdes Diez, mama de nuestro principe Ismael, en
Despierta Aragon de Aragon Radio con motivo del dia mundial de las
#EnfermedadesRaras, nos habla de como es su vida y lo que representa
vivir con el Sindrome STXBP1.

#ApoyoSintaxina #Visibilidad #Adolescencia #Felicidad

YOUTUBE.COM
Asoc. Sindrome STXBP1 - Audio entrevista
a Lourdes Diez en Aragon Radio

Audio entrevista a Lourdes, socia y mama de uno
de nuestros principes, Ismael, entrevistada en el...

Memoria de Actividades 17/18 18



COMUNICACION - Radio

#% Cadena SER Avila
2" 9 de noviembre de 2017 - &

La historia de unos luchadores de la Asociacion Sindrome STXBP1

CADENASER.COM
El mundo de Emma
Una nifia abulense de diez afios sufre el Sindrome STXBP 1, una...

Asociacion Sindrome

STEBP1

LEON

Asociacion Sindrome STXBP1: Entrevista a Fernando Santamaria,
papa de Juana, en Onda Cero Leon...

Y hoy, Fernando Santamaria, socio y papa de nuestra princesa Juana, entrevistado
en Onda Cero Ledn, nos habla de su historia, del Sindrome STXBP1y de las
#EnfermedadesRaras. #ApoyoSintaxina #Visibilidad #Divulgacion

Memoria de Actividades 17/18
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Asociacion Sindrome

STEBP1

COMUNICACION - Prensa

leocnoticias{® 2. Diario de Avila

&il> 15 de mayo - ©

EI. gEN QUE TE CAMBIA I.A V|DA El abulense José Hortigliela participara en el Ironman de Austria el

préximo 1 de julio con el objetivo de recaudar fondos para la
Asociaciéon Sindrome Stxbp1

La pequeiia Juana sigue luchando por aprender a caminar y
hablar como los nifios de su edad mientras sus padres buscan
visibilidad para una enfermedad, el sindrome STXBP1, que tan
solo sufren 15 personas en Espaiia | Este miércoles se celebra el
'Dia de las enfermedades raras'

DIARIODEAVILA.ES
El Ironman mas solidario
El abulense José Hortiglela participara en el Ironman de Austria el...

SANDRA SANTOS

Memoria de Actividades 17/18 20



COMUNICACION - Prensa

LAVANGUARDIA

LAVANGUARDIA.COM

Almussafes alberga carrera solidaria APPI a favor estudio
enfermedades raras

VALENCIANOTICIAS.COM
La IV Carrera Solidaria de APPI en Almussafes recaudara fondos
para la investigacion de dos enfermedades raras - Val... Noticias

Asociacion Sindrome

STEBP1

Levante

EL MERCANTIL VALENCIANO

La IV Carrera Solidaria de APPI
Almussafes recauda 13.244 ? para
la cura de las dolencias raras

Un millar de personas participan en las dos pruebas mas importantes de la

convocatoria, la 10K y la 5K

Joan Gamene Almussafes

El parque empresarial Juan Carlos | de Almussafes
se convirtié el domingo en el escenario de una gran
fiesta de la solidaridad en la que la unién de las

P integ enla on de Parques

y Poligonos Industriales de Aimussafes (APPI), el
ayuntamiento y la cludadania permitié recaudar
13.244 euros para la investigacion de
enfermedades minoritarias en la IV Carrera
Solidaria de la entidad. El acontecimiento, que
surgid hace cuatro afos en homenaje a Maria
Moreno, una joven que padecia hipertension
pulmonar y que no pudo superar el trasplante al

La [V Casrera Solidana de APPI Abmussafes recauda 19.244 7 para

5 cura de bss dokerciss rus levante-emy

que fue sometida, se desarrolié segin lo previsto y superando los 12.000 euros conseguidos en la

edicion celebrada en 2017. Este dinero se destinara a partes iguales a la Asociacion Espafiola de

Hipertension Pulmonar y Ia Asociacion Sindrome STXBP1

Memoria de Actividades 17/18
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COMUNICACION - TV

Asoc. Sindrome STXBP1 - Entrevista a José Hortigliela y Nacho Fernandez en La
Jornada de LA 8 Avila

Asociacion Sindrome

STEBP1

3

Asociacion Sindrome STXBP1: Asoc. Sindrome STXBP1 - Entrevista al
IRONMAN AUSTRIA's finisher José Hortigiiela y Nacho Fernandez....

Una vez finalizado el IRONMAN Austria y conseguido el reto solidario a favor de la
ffinvestigacion del Sindrome STXBP1 (3.351€!), Jose Horti habla de su experiencia y
sensaciones, con su amigo Nacho Fernandez, papa de Emma, en el programa La...

Memoria de Actividades 17/18
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Asociacion Sindrome

STEBP1

ACTOS DE REPRESENTACION

_ Ayer, en las Xl Jornadas Socio sanitarias sobre Enfermedades Raras de
El lunes en la Asamblea Local de Catalufia de la Federacion Espaiola de la Comunidad Valenciana organizadas por la Federacién Espafiola de

Enfermedades Raras, representados por nuestro presidente Alberto Enfermedades Raras, representados por nuestro tesorero Javier Tolosa

Regatero CGarcia #ApoyoSintaxina #STXBP1 #Asociacionismo

#SomosFeder #Asociacionismo #Juntos #EnfermedadesRaras

ENFERMEDADES-RARAS.ORG
Celebramos nuestra Asamblea autonémica en Cataluia
Conoce FEDER. Que son las Enfermedades Raras y como podemos...
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Asamblea local FEDER Valencia
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Asociacion Sindrome

STEBP1

ACTOS DE REPRESENTACION

El pasado 13 de marzo, estuvimos representados por nuestra socia lka
Masa Martinez en el Acto Oficial de las Enfermedades Raras, organizado
por la Federacion Espanola de Enfermedades Raras en el Teatro Goya de
Madrid.

Ika nos cuenta como se desarrollé la jornada haciendo clic aqui
https://stxbp1.es/la-asociacion-sindrome-stxbp1-asiste-al-.../... Ver mas
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Asociacion Sindrome

STEBP1

ACTOS DE REPRESENTACION

' Asambléa General de Socios de la Federacién Espahdla de
Enfermedades Raras. Hemos sido ratificados como SOCIOS DE PLENO
DE DERECHO.

Gracias Patricia Lebrero, socia y mama de Guille, por representarnos.
#ApoyoSintaxina

PIC-COLLAGE

Memoria de Actividades 17/18 26



ACTOS DE REPRESENTACION

Entrega acreditaciéon Socios de Honor
Dr. Miquel Raspall, Dr. Alfons Macaya, Dra. Judith Arstrong, Dra. Elisenda Cortés
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Asociacion Sindrome
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SOLIDARIDAD y DEPORTE

".".‘

Retos solidarios x\mlgranodearena.org

ASOCIACION SINDROME STXBP1 % o

42K for Asociacion Sl'ndron-'r-e

ASOCIACION SINDROME STXBP1 % @) ASOCIACION SINDROME STXBP1 % )
L > & 2 STXBP1

Por la Investigacion del El meu gra de sorra per una

p Correre la #ZurichMaratoBCN en
Sindrome STXBP1 en la Mar... bona causa e amaucheruEon e

apoyo al proyecto de investigacion de

ote recaudar 3.000 € que irz sst any la Marato la correré per .

Pretendo recaudar 3.000 € que iran Aquest any la Marato la correrée per la Asociacion Sindrome STXBP1
sctamente a la bolsa de dos pare ajudar a recapta or |"est i

directamente a la bolsa de fondos para jjudar a recaptar fons per |'estudi del #ApoyoSintaxina #STXBP1 | will run
investigacion que esta creando la sindrome STXBP1, una enfermetat

the #ZurichM
Asociacion Sindrome STXBP1 para neurologica molt poc habitual 74%
)

afrontar |.. https://st..
40% 108% oo _—
RECAUDADO FALTAN
f— e ———————
370 € Reto
RECAUDADO FALTAN RECAUDADO FALTAN ﬂnahzado
1.205 € Reto 540 € Reto
finalizado finalizado
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SOLIDARIDAD y DEPORTE

Retos solidarios.

ASOCIACION SINDROME STXBP1 ~,‘.‘_A @3

IRONMAN AUSTRIA 2018 i;br

la Investigacion del SIND...

UN GRAN RETO PERSONAL POR UNA
CAUSA QUE MERECE LA PENA
Ayudar a que se estudie y se
investigue para la enfermedad

genética rara STXBP1

112%

)

RECAUDADO FALTAN

3.351 € Reto
finalizado

ASOCIACION SINDROME STXBP1 % &)

Media Maraton de Madrid hbr
la investigacion del S...

Anay yo vamos a correr la Media
Maratén de Madrid para recaudar
fondos gue iran destinados
integramente a la investigacion del
Sindrome STXBP1, enfer...

195%

- ]

RECAUDADO FALTAN

11.700 € Reto
finalizado

Asociacion Sindrome

STEBP1

cn o
v

4 S
’

*...migranodearena.org

ASOCIACION SINDROME STXBP1 N

21.097,5 metros por la
Investigacion del Sindrome...

Voy a correr mi primera Media
Maraton y nada mejor que hacerlo por
mi hijo y por la Asociacion Sindrome
STXBP1 para conseguir que se
investigue esta e...

14%
>

RECAUDADO FALTAN
420 € Reto

finalizado
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Asociacion Sindrome

STEBP1

SOLIDARIDAD y DEPORTE

- »
Carreras Solidarias @i, IVCARRERASOLIDARIA [y
. 11DE ACOSTO DE 2012
AJ(:::ELML; o u quSP ARA 3 \COrudonc 5.8 km
== SV ,,.,Mmos Wi Andarines 2.9 km

WSCRPCINE: Crrdars ™ < T enaooe

5€ (Zvulln)umhunb Alotite Sishanis

- Dl arycransportcom STEBP1
-Presenciales: Deportes Alfonsa (Avila) hasta el

dia I0 / En salida el dia de la carrera. Recogida de

dorsales desde las 18.30 h.

Andarines-Zumba: ... 2 kilos alimento

(sin dorsal) (1 vuelta) en Salida el dia l.
LLIGAR: PLAZA MAYOR de SANCHIDRIAN (AVILA)
HORA: 18.40h Infantiles(Gratis)

20:10 h CARRERA y ANDARINES. 20.20h ZUMBA

= 15Km & anKm

26 Mayo 2018 a las 21:30

FRRG] A Q\;\
ry

e - COBERT -~24%<
OBRA CIVIL PN
Tno: 625.31.30.60 L/NIrTouv

SANCHIDRIAN (AVILA) Transporie Urgente

AICIO * unide| Sl
CASA YOLI oS

alcon 338321

PANADERIA - BOLLERIA

SUPERMERCAIX

Ladlonda % R nAIcosegur
marialépezcollado 520325307 il @akcoregur o3
FISIOTERAPIA Gf Aguntin Srdvigune Sstagun, 31 Avile ] 916193504 alorcon@aicosapur el

ELann

m E_. 2 DDM.‘m

Avether Energy Option
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SOLIDARIDAD y DEPORTE

Carreras Solidarias

Asociacion Sindrome

STEBP1

IV CARRERA SOLIDARIA

ASSOCIACIO DE EMPRESARIS DE PARCS | POLIGONS
INDUSTRIALS (RIBERA BAIXA)

CARRERA "%
SOLIDARIA
G fby

STEBP1 ASOCAIN
[Mann— SINDROME STXEF1

FORD FUND

PATROCINADORES PRINCIPALES

M MAGNA Gestamp [§ i Z7
CBRE £/ | BESogura i A s

s HAOXIMESA | @) vonreng @ rear Al
:B’i ST coLaBGIo: " rmﬁ’nuu @u:rzc!nc G +
S U= g o ST L
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Asociacion Sindrome

STEBP1

ACCIONES SOLIDARIAS

Nuestro centro pariicipa en una campafia de RECOGIDA de TAPONES en favor de
Ia Asociacion Sindrome STXBP1,

La encefalopatia STXBP1 es una grave enfermedad neuroiégica debida a una
mutacion del gen STXBP1 gue regula la Sintaxina, proteina imprescindible para la
funcion normal del cerebro. Los nifios afectados pueden mostrar algunos de estos
sintomas en diferentes grados de dad: epllepsia neonatal, retraso global,
deterioro cognitive (leve-profundo), auﬁwno. trastornos del movimiento y paralisis
cerebral.

Esta Ascciacio di ientemente con 14 familias espafiolas afectadas y mas
de 200 socios, trata de promover y apoyar econémx:amente tres tipos de proyectos:
- proyectos de investigacion dirigidos a |a busqueda de un diagnéstico precoz

- proyectos de Investigacion para mejorar la calidad de vida y bienestar de las
personas afectadas

- proyectos de investigacion cuyo objetivo sea la busqueda de un tr
efectivo para disminuir los sintomas de la enfermedad y/o su cura.

Todo el mundo puede colaborar con dicha Ascciacién recogiendo los tapones que
genera en su vida cotidiana y trayéndolos a nuestro
Instituto. Tambien puedes correr la voz entre tus
conocidos para que otras personas hagan io mismo.
Puedes informarte y contactar de las siguientes formas:
Pagina web: v stxbpt.es

Emall: info@stxbpl.es

Facebook: www.facebook.es/stxbp1

Twitter: @stxbp1

MUCHAS GRACIAS POR TU COLABORACION
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Asociacion Sindrome

STEBP1

EVENTOS SOLIDARIOS

Promocion y recaudacion.

Fantastico dia en la | Feria del Deporte de Carlet (Valencia), con nuestro
equipo CBS Carlet, promocionando la Asociacién Sindrome STXBP1.

#ApoyoSintaxina #Solidaridad #Informacion Carlet #VIU I'esport
#EnfermedadesRaras #STXBP1 #Alex

34

Memoria de Actividades 17/18



Asociacion Sindrome

STEBP1

EVENTOS SOLIDARIOS

Promocion y recaudacion.

Hoy la poblacién de Villar de la Encina (Cuenca) se ha volcado a favor de
la Asociacién Sindrome STXBP1 organizando una carrera solidaria, rifas
y muchas sorpresas.

Muchas gracias a tanta solidaridad, amabilidad y carifio de todo el
pueblo, y en especial al alcalde Santiago Vieco y a Teresa de la comisién
de fiestas.

#ApoyoSintaxina
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Asociacion Sindrome

STEBP1

EVENTOS SOLIDARIOS

Promocion y recaudacion.

ARTESANIA ] AL{MENTACION/

Activitats infantils!

Rambla de Badal amb Caceres,
Barcelona

=
"’ / i o
Associacid
vocaLla -
RAMBLA BADALN

h
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Asociacion Sindrome

STEBP1

EVENTOS SOLIDARIOS

Promocion y recaudacion.

X1 MOSTRA
DE COMERC

DEL GAIXAMPLE

PLAYMOBIL t/ o N\ INFANTIL

18h a 19:30h
7h & 7300

@
&

%,

D, 664 ESPeCTactE

,\5' :
J
CONCURSOS

COCA SANT JOAN
16300 a Th

oELX
Th s 12300

V4
DISSABTE 23
. DE JUNY 2018 pe 11:00h (¥) @ 20:00h

C. CONSELL DE CENT 20H-02H REVETLLA SANT JOAN LGTBI
ENTRE CASANOVA | ARIBAU Crgomitzndn per INCARA B ACCK)

Organicza: Amb e suport de
s {ACEGAL Q&w ;
ja] =] ocn
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EVENTOS SOLIDARIOS

Promocion y recaudacion.

{imlbéb

e IIFA BENEFICA, BARRA SOI.IDARIA ;
Y URNA PARA DOIIATIVO'. :

20:00 h.
PARQUE DE
SAN ANTONIO

ORGANIZA:
Asociacion de Mujeres Las Manchegas
COLABORA:

AGOSTO Ayuntamiento de Casas de Ves

Asociacion Sindrome
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EVENTOS SOLIDARIOS

Promocion y recaudacion.

001
31 DE AGOSTO cmssssm—

VILLAFRECHOS

A FAVOR DE: h ";_;'_ gBP 1

NApayeS it Tiin

Memoria de Actividades 17/18 40



COLABORACIONES

Proyecto app-web

Se trata de una aplicacién que ayuda a las familias que tienen un nifio o
nifa con una enfermedad rara a transitar por las principales situaciones
comunicativas con los profesionales de la salud. La aplicacion es el
resultado de los estudios realizados en el marco del proyecto #Juntos:
superar barreras socioeducativas y favorecer la alfabetizacion sobre las
interferencias y dificultades de comprensién de la informacién y
documentacion dirigida a familias de nifios y nifias afectados por
#EnfermedaRaras

El hilo conductor son 7 retos que invitan a las familias a superar algunas
de estas situaciones, como el dia que les comunican el diagnéstico,
cuando tienen una visita médica, les entregan un informe médico o
deben realizar una prueba médica. Cada reto incluye un video con
testimonios reales de familias afectadas y de profesionales de la salud,
un hipertexto que explica la situacion y anticipa las dudas que puedan
surgir, un diccionario basico de términos médicos, e informacion de
consejos, recursos y enlaces.

Bihtes del diagnostico realmente no sabia lo que era una enfermedad

winarcitaria Sique es cierfo que cu

> @

ando tu

h

jo

empieza a tener problemas

2= 2 Youlube 1

Asociacion Sindrome

STEBP1
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Asociacion Sindrome

STEBP1

COLABORACIONES

“Las enfermedades raras van al cole”

Hemos participado en el programa de sensibilizaciéon educativa “Las
Enfermedades Raras van al cole” de FEDER que quiere fomentar el
respeto a las diferencias y normalizar la imagen de las enfermedades
poco frecuentes entre la poblacion infantil, situando a nifios y adultos
con estas enfermedades como parte de la sociedad, en igualdad de
derechos como cualquier otra persona.

'}
r Las Enfermedades Raras van alcole

PP

.= =—

Nuestro presidente Alberto Regatero Garcia estuvo en la Escuela Ramén
Berenguer Il de Barcelona, explica... Ver mas

if Ans

Haz un dibyjo para que FEDER se lo entregue a una nifia o un nifio que tiene una
enfermedad poco frecuente, y demuéstrales que contarin siempre con tu amistad.

Memoria de Actividades 17/18 42



CREACION CONTENIDOS

#apOyOSILARANC

¥ R

#
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)

Por S. Por Mitsuru Nagata y Maika Boniche
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REDES SOCIALES

Organizacién STXBP1 con mas repercusion mundial.

- §] #sociocn Sindrame STXBRY

\ Y - g J 949 personas sigean esto
Informacin Var todo
Administrat promociones
/| 930268242

Pigina  Bandesa doe. 8 b Configuracién  Ayuga »
T e s |
Asociacion @ W/ o 4 343 sguidores
Sindrome STXBP1 4
AR Ver natiien de pagras
Inicio
i Vor todas ' s pubicackn nits semans
kot Videos Repvodaccionsa de videa de exta semans
Fotos =
Videos
Comunidad 4 comunidad Ver todo
Siheed 2L ANines Hernandez y 87 amigos més les
Opinlones gusts mete

@
Publicaciones GEC £
A S8 personas lns gusta esto
Informacién y snuncios

m Registrarte

stxbp1 EE

122 publicaciones 322 seguidores 183 sequidos

Asociacion Sindrome STXBP1

inscrita en of Registro Nacional de Asaciaciones, seccién Ta, ndm.
nac, 12052

Infoetedpl os

#apayosintaxina

Syntaxin binding protein 1

elpais.com/elpals/2018/10/03/mamas_papas/1638561760_21257...

¥ PUBLICACIONES

Asociacion Sindrome

STEBP1

E{ N TS ARROLL

Teewns

532 215 1535

Tweets  Tweets y respuestas  Multimedio

Asc. Sindrome STXBP1

- . ‘

- Asc. Sindrome STXBPY Ouito !t 31
Asocaotn Sindome STXBP1. La .-

MULAGN £ 85t Qe CUTSS COn eras
OGN Y Ftor, ¥ ke preweotar
ancetaicpatia epibgtica.

) Se un o cctuten de 2018

1A%t Congreso de Terapias para 4Nas con Trastora el Neumdesarci

<
>
-

_Begu

A quién seguir
Nacho Fdaz Muhos O/

Encuentra & peraonas que concces

Tendencias para ti
“0HVIPat?

AARanaEM

San Site
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Lineas de Investigacion Sindrome STXBP1

Proyecto de Investigaciéon Microarray.

* Por Francisco Esteban, biélogo Universidad de Jaén y Hospital Vall d’Hebréon Barcelona:
Investigador Jefe Dr. Alfons Macaya.

* Estudio principal de la Asociacion Sindrome STXBP1, aprobado en Asamblea Socios 2017

* Fasesy estado del proyecto:

1.
2.

Actualmente en proceso de redaccidn (Esteban)

Una vez escrito pasara por el comité de bioética del Hospital Vall d’"Hebrdn (se reinen
primer viernes de cada mes)

Desde el Hospital deben tomar las muestras y enviarlas al laboratorio que se encarga de la
técnica de microarrays.

El laboratorio envia los datos a Esteban para analizarlos.

Desde la aprobacion del proyecto a tener resultados, entre 6 y 9 meses.

Memoria de Actividades 17/18
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Lineas de Investigacion Sindrome STXBP1

Proyecto de Investigacion Microarray. Resumen:

* Estudio de conocimiento de la enfermedad para conocer cdmo funciona y tratar asi de atajar la
sintomatologia general.

* Centrado en conocer los procesos biolégicos de la enfermedad tras lo cual pueden salir
marcadores de la misma y averiguar la expresion de genes concretos.

* Se estudia la estructura molecular y funcionamiento interno STXBP1, mediante “microarray” o
“secuenciacion de masas.

* Se necesita el maximo numero de ninos.
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Lineas de Investigacion Sindrome STXBP1

Estudio de biomarcadores STXBP1.

* Proyecto del Hospital Sant Joan de Déu Barcelona “Encefalopatia asociada a STXBP1: modelo de
metabolismo sinaptico. Estudio de biormarcadores”, por el EqQuipo de Enfermedades
Neurometdbolicas y Sinaptopatias, encabezado por la Dra. Angels Garcia — Cazorla.

* La Asociacion Sindrome STXBP1 ha sido informada y ha informado a los padres, siendo la
participacion voluntaria e individual de cada familia.

* Los recursos para la realizacion estan integrados en la beca FIS “Medicina personalizada en los
defectos genéticos de la neurotransmision en pediatria. Nuevo enfoque basado en el
metabolismo de la sinapsis neuronal”, concedida a Dra. A. Garcia-Cazorla (investigadora
principal)

Memoria de Actividades 17/18
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Lineas de Investigacion Sindrome STXBP1

Estudio de biomarcadores STXBP1. Resumen:

* Objetivo general: Definir el espectro clinico, bioquimico y genético de la encefalopatia STXBP1.

1.

2.
3.
4.

Caracterizacion amplia del fenotipo clinico-conductual de los pacientes.
Identificacion de biomarcadores de los pacientes.
Diagndstico de nuevos pacientes con sospecha clinica de STXBP1.

Integrar los conocimientos y compartirlos en registros y redes internacionales relacionados con los
Neurotransmisores.

* Materiales y Métodos:

1.

w

Caracterizacion clinico-conductual mediante signos y sintomas, historial clinico, revision estudios
complementarios (EEFG y neuroimagen), videofilmacion, caracterizacidon del trastorno del
movimiento (mediante diferentes escalas) y otras escalar especificas (p.e. suefio, calidad de vida)
Estudios en LCR (liquido cefalorraquideo) mediante muestras obtenidas por puncién lumbar.
Caracterizacion genética mediante estudios de secuenciacidn masiva WES (whole exome sequencing)
Registro en agrupaciones internacionales relacionados a defectos de los NTs.
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