
MEMORIA DE ACTIVADES 17/18

01/10/2017 – 30/09/2018

1



QUIENES SOMOS 3
LA ENFERMEDAD 6
I CONGRESO SÍNDROME STXBP1 10
DIVULGACIÓN 14
COMUNICACIÓN 18
ACTOS DE REPRESENTACIÓN 23
SOLIDARIDAD Y DEPORTE 29
ACCIONES SOLIDARIAS 33
EVENTOS SOLIDARIOS 34
COLABORACIONES 42
CREACIÓN CONTENIDOS 43
REDES SOCIALES 44
LÍNEAS DE INVESTIGACIÓN SÍNDROME STXBP1 45

Memoria de Actividades 17/18

INDICE

2



Quienes somos
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La Asociación Síndrome STXBP1, sin ánimo de lucro, fue 
fundada por 6 familias españolas afectadas en fecha 8 de 
octubre de 2016. 

A día de hoy somos 25 familias españolas afectadas y 292 
socios.

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

Miembro de Pleno Derecho de FEDER.
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QUIENES SOMOS – Junta Directiva
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QUIENES SOMOS - Obje.vos
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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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I CONGRESO SÍNDROME STXBP1
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Organización, coordinación y desarrollo

Organiza:

www.stxbp1.es
info@stxbp1.es

Con la colaboración de:

I Congreso 
Síndrome 
STXBP1
3 de noviembre 2017
9:00h • Cosmocaixa • C/Isaac Newton 26

B A R C E L O N A

130 asistentes
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I CONGRESO SÍNDROME STXBP1

Memoria de Actividades 17/18                                                                                                 

PROGRAMA
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I CONGRESO SÍNDROME STXBP1
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GALERIA DE MOMENTOS
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I CONGRESO SÍNDROME STXBP1
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Videos: Edición y promoción internacional.

Más de 8 horas de grabación, subtitulado en Inglés

13



DIVULGACIÓN – Página web
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DIVULGACIÓN – Nuevo folleto
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Nuevo diseño 2018.
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DIVULGACIÓN - Videos 
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Video Doodle – Explicación didáctica enfermedad.
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DIVULGACIÓN – Videos promoción
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Comunicación - Radio
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COMUNICACIÓN - Radio
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COMUNICACIÓN - Prensa
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COMUNICACIÓN - Prensa

Memoria de Ac6vidades 17/18                                                                                                 21



COMUNICACIÓN - TV
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ACTOS DE REPRESENTACIÓN
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ACTOS DE REPRESENTACIÓN
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Asamblea local FEDER Valencia

24



ACTOS DE REPRESENTACIÓN

Memoria de Actividades 17/18                                                                                                 25



ACTOS DE REPRESENTACIÓN
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Dr. Miquel Raspall, Dr. Alfons Macaya, Dra. Judith Arstrong, Dra. Elisenda Cortés

ACTOS DE REPRESENTACIÓN
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Entrega acreditación Socios de Honor
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SOLIDARIDAD y DEPORTE
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Retos solidarios

28



SOLIDARIDAD y DEPORTE
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Retos solidarios.
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SOLIDARIDAD y DEPORTE
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½ maratón Madrid
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SOLIDARIDAD y DEPORTE
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Carreras Solidarias

31



SOLIDARIDAD y DEPORTE
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Carreras Solidarias
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ACCIONES SOLIDARIAS
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EVENTOS SOLIDARIOS

Memoria de Actividades 17/18                                                                                                 

Promoción y recaudación.
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EVENTOS SOLIDARIOS
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Promoción y recaudación.
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EVENTOS SOLIDARIOS
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Promoción y recaudación.
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Promoción y recaudación.
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Promoción y recaudación.
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Promoción y recaudación.
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EVENTOS SOLIDARIOS
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Promoción y recaudación.
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COLABORACIONES
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Proyecto app-web
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COLABORACIONES

Memoria de Actividades 17/18                                                                                                 

“Las enfermedades raras van al cole”
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CREACIÓN CONTENIDOS
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Por Mitsuru Nagata y Maika BonichePor S.
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REDES SOCIALES
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Organización STXBP1 con más repercusión mundial.
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Líneas de Investigación Síndrome STXBP1
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Proyecto de Investigación Microarray.

• Por Francisco Esteban, biólogo Universidad de Jaén y Hospital Vall d’Hebrón Barcelona: 
Investigador Jefe Dr. Alfons Macaya.

• Estudio principal de la Asociación Síndrome STXBP1, aprobado en Asamblea Socios 2017

• Fases y estado del proyecto:
1. Actualmente en proceso de redacción (Esteban)
2. Una vez escrito pasará por el comité de bioética del Hospital Vall d’Hebrón (se reúnen 

primer viernes de cada mes)
3. Desde el Hospital deben tomar las muestras y enviarlas al laboratorio que se encarga de la 

técnica de microarrays.
4. El laboratorio envía los datos a Esteban para analizarlos.
5. Desde la aprobación del proyecto a tener resultados, entre 6 y 9 meses.
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Líneas de Inves+gación Síndrome STXBP1
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Proyecto de Investigación Microarray. Resumen:

• Estudio de conocimiento de la enfermedad para conocer cómo funciona y tratar así de atajar la 
sintomatología general.

• Centrado en conocer los procesos biológicos de la enfermedad tras lo cual pueden salir 
marcadores de la misma y averiguar la expresión de genes concretos.

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

• Se necesita el máximo número de niños.
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Estudio de biomarcadores STXBP1.

• Proyecto del Hospital Sant Joan de Déu Barcelona “EncefalopaDa asociada a STXBP1: modelo de 
metabolismo sinápHco. Estudio de biormarcadores”, por el Equipo de Enfermedades 
Neurometábolicas y SinaptopaDas, encabezado por la Dra. Àngels García – Cazorla.

• La Asociación Síndrome STXBP1 ha sido informada y ha informado a los padres, siendo la 
parHcipación voluntaria e individual de cada familia.

• Los recursos para la realización están integrados en la beca FIS “Medicina personalizada en los 
defectos genéHcos de la neurotransmisión en pediatría. Nuevo enfoque basado en el 
metabolismo de la sinapsis neuronal”, concedida a Dra. A. García-Cazorla (invesHgadora 
principal)
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Líneas de Investigación Síndrome STXBP1
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Estudio de biomarcadores STXBP1. Resumen:

• Objetivo general: Definir el espectro clínico, bioquímico y genético de la encefalopatía STXBP1.

1. Caracterización amplia del fenotipo clínico-conductual de los pacientes.

2. Identificación de biomarcadores de los pacientes.

3. Diagnóstico de nuevos pacientes con sospecha clínica de STXBP1.

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

Neurotransmisores.

• Materiales y Métodos:

1. Caracterización clínico-conductual mediante signos y síntomas, historial clínico, revisión estudios 

complementarios (EEFG y neuroimagen), videofilmación, caracterización del trastorno del 

movimiento (mediante diferentes escalas) y otras escalar específicas (p.e. sueño, calidad de vida)

2. Estudios en LCR (líquido cefalorraquídeo) mediante muestras obtenidas por punción lumbar.

3. Caracterización genética mediante estudios de secuenciación masiva WES (whole exome sequencing)

4. Registro en agrupaciones internacionales relacionados a defectos de los NTs.
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