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El Sindrome STXBP1 - Definicidn

El Sindrome STXBP1 (encefalopatia STXBP1 / trastornos del STXBP1):

* Grave enfermedad neuroldgica debida a una mutacion en
gen STXBP1.

* Considerada enfermedad rara pero, a pesar de su baja
frecuencia, es considerada una de las principales causas
de “encefalopatia epiléptica precoz”.

* Problemas en el neurodesarrollo, incluyendo retraso
psicomotor habitualmente moderado grave y TEA.

* Frecuente la existencia de trastornos del movimiento:
ataxia, distonia, disquinesias e hipotonia.

* Se han reportado casos de pacientes con mutaciones en
STXBP1 que no sufren epilepsia.
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El Sindrome STXBP1 La enfermedad - ¢ Por qué ocurre?

Los genes son fragmentos de ADN que contienen las instrucciones para formar
una proteina. Se denominan mutaciones a los cambios que se producen en los
genes Yy 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 desempena 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 mutacion en este gen y la consecuente alteracion
en la proteina, 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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El Sindrome STXBP1 - i 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 (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.
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El Sindrome STXBP1 - i Puede ser curado?

A dia de hoy no existe cura para este trastorno y el tratamiento es soélo
sintomdtico, 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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Quienes somos / Resumen

La Asociacion Sindrome STXBP1:

Fundada en octubre 2016 por 6 familias afectadas.

* Adiade hoy, representa a 33 casos diagnosticados en Espana
(de un total de 41 casos diagnosticados contactados)

* A nivel mundial, 500 casos diagnosticados (primer caso en 2008)

* Formada por 227 socios e integrada en la Federacidon Espafola
de Enfermedades Raras (FEDER)

* Necesidad vital de desarrollar los siguientes OBJETIVOS:

Ead Visibili “:A{? A las famili wcall Investigacid “ﬂé F i6 fesional
¢ Visibilidad & poyo a las familias @ nvestigacion r {;@ ormacion profesionales
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Asociacion Sindrome

STEBP1

Quienes somos - Objetivos

Visibilidad

Dar a conocer a la sociedad la enfermedad por mu
gen STXBP1, que puede cursar con encefalopatia epilt

con retraso global de desarrollo, tanto motor como cc

Apoyo a las familias

Proporcionar apoyo, informaciéon y asesoramien

familias afectadas.

Investigacion

Promover y apoyar econdmicamente proyectos de
investigacion dirigidos a la busqueda de un diagndstico 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.
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Asociacion Sindrome

STEBP1

Quienes somos

Reunidn fundacional, Madrid 8 de octubre de 2016:

* Elaboracion Estatutos Fundacionales
* Definicion nombre, logo, anagrama. Registrados.

* Inicio inscripcidn registral, NIF, apertura cuenta bancaria

Asociacion Sindrome

Oficina Espaiiola

de Patentes y Marcas

ﬁ@é ,“‘ TARJETA DE IDENTIFICACION FISCAL

K Agencia Tributaria Nomeo de Wenliicacksn Fiscal Definitivo
wyesreny  (METICEL THOMANS

0F EConcule 666860098
¥ HAGKNOA

Denamivacicn ASOC SNDROME STXBP1

Angrama Comercial.
Domiciio C APRESTADORA, NUM. 114
Social . E, AT, PUERTA
HOSPITALET LLOBREGAT (L)
02902 HOSPITALET DE LLOBREGAT (L'| - {BARCELONA)
Domictio C APRESTADORA, KUM. 114
Fiscar  ESC.E PLANTA AT, PUERTA S

HOSPITALET LLOBREGAT (L)
03932 HOSPITALET DE L IEGAT (L) - (BARCELONA}
Adminkiracte de le AEAT 08100 L MOSPITALET
Fecha N ¥ Definitivo:  25:01-2017

Codgo Pestronc: CAF34A3F0SD924E9
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Asociacion Sindrome

Quienes somos STSBP1

Junta Directiva:

Albert Regatero Presidente Olga Cuadrado Vicepresidenta Ricardo Murillo Vocal

Pilar Santamaria Secretaria

Javier Tolosa Tesorero
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Quienes somos: Nuestros ninos (1/3)

SELEN 6 ANAIS 19

N

VICTOR 16 GUILLE 9 EMMA 13 ISMA 18 LAURA 7 JUANA 5
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Quienes somos: Nuestros ninos (2/3)

JAVIER 8 IRENE 12 ADRIAN 12 CARLOTA 12

ASIER 7 CRUZ LANDER 11 ADRIAN 15 ANDRES 3 ASIER 1
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Quienes somos: Nuestros ninos (3/3)

CARLOS 15

-3
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Comunicacion / Redes Sociales - Facebook

I § ] Asociacién Sindrome STXBP1 Q N miberto  tnicio

Buscar amigos

Péagina Bandela de entrada i 2] Herramientas de

Asceiacie Sindrome

STEBP1

Asociacién
Sindrome STXBP1

@stxbpl
Inicio
Informacidn
Eventos
Fotos
Videos
Comunidad
Grupes
Opiniones
Publicaciones
Notas

Promocionar

ol Tegusta= 3 Siguiendo v 4 Compartir

iz Asoclacién Sindrome STXBP1
Publicado por Alberto Aingatero Garcis 26 do noviembre de 2078 - €
Coémo colaborar con nosotros:
- Hazte socio/a: Cuota que td elijas (min. 20 €/afo)
Envia emall a soci es y recibirds | i
(O lldmanos al teléfono 652.06.26.68=.., Ver mas

| “stiBR1

W l“/v\,mw-ﬁ X

Asociacidn Sindrome STXBP1 - Formas de colaboracion:

- Hazte socio/a: Cuota que tl elijas (minimo 20 ¢/a%c)
Envia email a es y recibirds instr

- Haz una donacién: Ingreso o transferencia bancaria en
cuenta Caixabank £S71.2100.0422.4102.0023.9189

Promocionar publicacién

9 Megusta () comentar 2> Compartir -

#ApoyoSyntaxina

2L Se ha llegado a 280 personas personas

©O Miriam Farelo, Manuel Alverex y 11 persanss mis

Sa ha compartido 1 vez

Configuracién Ayuda

24 Invita @ sus amigos & indicar que las gusta
esta pigina

oh A 702 personas les gusta esto

3\ 717 personas siguen esto

2L AMasrta Cabalié y 87 amigos més les gusts
esto
“@sev

44 Crea una comunidad en 10rno a tu pagina por
crear y vincular un grupo

Informacidn ver todo

i, 652062668

© Normalmente responde en un dia
Enviar mensaje

nttoijpwwwstx. L sitio web

B Organizacisn sin dnimo de lucro

O Propiedad y sutoria
Persones 4 les que también les gusta

N SAE Sindicato de Técnicos de En...
S. Servicio profesional

444444 Anshda Tda-h Madrid
s Organizacién sin nimo de lucro

. CREER CENTRO DE REFERENCIA...
e Cantro de investigacion médica

1.781 seguidores.

Mas de 300 publicaciones

-'| svcacin Sindrome STREP!

Pagina  Banclea die .

T

Asoclacion
Sindrome STXBP1
—
Iriclo
Informacion
Evertios

Fotes

Videos
Comunidsd
Grupos
Ooiniones
Pubiicaciones
ot

Informacion y anuncas

Administror promecicoen

Motcociones B Estaisticss  Herramiertas.

W Toguits = R Squiende s A Compurie

Herambentas.

Asociacion Sindrome

STEBP1

Canfigurackin  Ayuda »

42 segueres

Vo rotee de Fagia

Bapredicemm de vwinc ta aris vemata
-

Comuniclad ey s

46 ANimos Hemander y B7 amigos mis les
gurta oxo

aseay
ivtos crmion |

b 4 528 personas les gesta esto

843 atsonas sigusn esio

Indormacion Yar todo.

B 30K 48
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Comunicacion / Redes Sociales - Instagram

stxop1 IEEE . 512 seguidores.

\/\/.\?,%'B:Pl 61publicaciones 178 seguid 115 seguido ¢ 227 publicaciones.

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

| “srEep1
| prvennn—
Y\

Asociacion Sindrome

STEBP1

122 publicaciones 222 sequidores 163 sequidos

Asociacidn Sindrome STXBP1
Inscrita an of Registro Nacional da Asociaciones, seccién 1a, num

nac, 612052
InfoRstsbples
#apayosintaxina
Syntaxin binding

alpais.com/aipais;

protein 1
/2018/10/03/mamas_papas/15638561760_212587...
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Comunicacion / Redes Sociales - Twitter

@] Inicio & L\ Noti i ) i L 4 Buscar en Tw

Asociacion Sindrome

STEBP1

Twests Siguiendo Seguidores Me gusta

254 107 144 696
A Tweets Tweets y respuestas Multimedia
Asc. Sindrome STXBP1
@sixbpl ¥ Tweet fijado
e 2 . Asc. Sindrome STXBP1 @sixop? - & oct. v
Asoma_?u‘m £ Gl | 7 Programa | Congreso Sindrome STXBP1 - 3 nov BCN
mutacion en este gen cursa con retraso \ stxbp1.es/l-congreso-sin

cognitivo y motor, y suele presentar

I i iléptica.
SR .epl = #EncelaiopatiasEpilépticas #Autismo #Rett #Wes! #Dravet #0htahara
#ApoyoSintaxina

Q1 [t O u &

© Spain
& stxbpt.ea 11 Asc. Sindrome STXEP1 retwitted

= FEDER @FEDER_ONG ' 29 oct. v
(] Se unid en octubre de 2016 @ 4Movimienteasociativo Barcelona acoge el | Congreso Internacional Sindrome

STXBP1 el 3 de Noviembre goo.al/zuMWx
Twittear a Asc. Sindrome STXBP1
@) -

9 0 Q7 [}

O S
Q= Segl“dores AUR RANDeGS 11 Asc. Sindrome STXBP1 retwitteo

% Correo Farmacéutico @ CFarmaceutico - 26 oct, v
- nass 4EnfermedadesRaras | Congreso internacional sobre el sindrome STXBP1
a g @ Congr ional sobre el sindi STXBP1 ...
El evento pretende dar a la iacion, i

+ooessoRmAcame) com el conocimiento, el debate y la investigacién de la

{3 33 fotos y videos enfermedad
- = L] comreofarmaceutico.com
= -
<
- ™ * A ™M a L)

382 seguidores.
Mas de 300 publicaciones.

Asociacion Sindrome

STEBP1

"(1 o TSARROLLO
e ——

Tweats  Tweets y reipuustan  Mulimedu A quibn sepuir

1

s

L s
= -

< x|
B¥E Es
= >
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STEBP1
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Comunicacion / Redes Sociales - Youtube

= BYouTube™ stxbp1 Q + @ oA o

9:00h * Cosmocaixa o ,./\Vrfﬁ'ﬁf:.f. «]
C/lsaac Newton 26 % ' .
WWDRT . 121 suscriptores.
info@stxbp1.es ° 33 videos subidos.
Con la colaboracién de:
Aw . Lad=a’ :K

e AgoC. Sindrome

ae? STXBPT

26 suscriptores

INICIO

Videos subidos Piblico REPRODUCIR TODO
_ t = i !
» 4 ]
? BABSyoSintaxifia® 1:30

#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 Kvisualizaciones * 548 visualizaciones *

Hace 9 meses Hace 8 meses Hace 9 meses Hace 10 meses
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Comunicacion / Videos

Video Doodle - Explicacion didactica enfermedad.

Edicion Castellano.
Edicion Inglés.
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Comunicacion / Videos
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omunicacion / Folleto —

{Cémo colaborar?

Haz un donativo (ES71.2100.0422 4102.0023.9189)
o hazte socko:

FORMUL Selicito
daime de akta como sociova, de acurdo con bos
Fstarunos de esta Avociacicn idispanibles en s veh)

Nombre:
Primer apefido:
Segundo apelide:
Direccide
Localdsd:
Cédigo pastak
Provnga:
Tekdfono 1: Telgfono 2:
Ermatt
Fecha de Nacimentor NiF:
Cucta € Penodicidad: U lawal Clowmesrs
Céxdigo Cuerta Clente DBANE
Tituar de fa Cuenta:

Frinads

cucts en e sguiems QL4 de CADABANE:
ES/ 200002410203 918

901 e con! b
varstereca s esu dfeemss opcares
- POr R & SOCOMIIA

For comeo postal 2 Upressadony, 118 Eic. £ ATC 34,0202
LHosoitales de Loke 300

M0 206 4t 0 54 i

Famitas fundadores teas su primera reunidn ef 8 de octubee de 2016

Amccin Srcam

STEBP1

AA—
Tl 652 00 26 68 « wawspEples rincdnnd el e

o O

&)

Asociacion Sindrome

:Qué es el Sindrome
STXBP1?

L STXBPT esure g
neurclogica debida a una mutacion en el gen STXBP!

Es considerada una endermedad rara pero a pesar
e su baja frecuencia, estudios recientes apuntan
Que s una de las principaies causas de‘encefalopa-
1z epiléptica precce!

Lzs alteraciones genéticas en el gen STXBPT
P ar lugar a i formas de epilepsi
de inicio durante los primerns meses da vida,
Iincluyendo carecterfsticamente al sindiome de
Oheahara cuando 2 presenta en ef recién nacido ©
el sindmme de West cugndo o hace en el lactante,
Aveces se pueden tener consacutivamenta ambics
sindromes, e incluso otros con 0 sin #stos previa-
mente, como el sindrome de Dravet y el sindrome
de Rett, normaimente e us forms atipicas.

Cursa de forma constante con problemas
en el neurodesamolio, ncluyendo el retaso
psicomotor hebitwimente mederado-
Qrave y & ESIOMO del ESPRCTo AuLista.
Aungue casi tods la Informecidn ce b que
se dispone proviene de pacientss con
eplepsia, se han repcrtacc casos de
pacientes Aecios de reliaso cognite
trastoma de aorendeaje con mutaciones
en STXBPT que no suffen epilepsia

Ts frecuente I exstencis también de trastormos del

inchyendo , una
furcién muscular ancemal (distonia), movimientos
involuntarios anormales (dsquinesias) y un bajo
tono muscular (hipotonie),

Edicion 2017 (digital y papel)

iPor qué ocurre
esto?

Lo genes son fragmentos de ADN Gue contienen
lasingtrucciones para formar una proteina, Se
denominan mutaciones a los cambios que se
procucen en los genes y qua pueden daterminar
que no 3¢ forme & proteing o gue ésta sea anermel

El gen STXBPT contiens la informacida para
procuclr @' SymTaXin Bnding Protein 17 Esta
protene desempefia un papel vital en g fiberacién
de sustancias quinicas en e cerebeo
(reurotnansmisores! que son utitzadas por las
células del cerabro para comunicarse entre st Una
mitacién en este gen y |a consecuente akeracion
en I proteina, da logar a anormalideces en la
funcién cel carebro que conduce 3 epilepsia,
retraso del desarrcilo, dificultades de aprendizaley
problemas de conducta.

:Puede ocurrir de nuevo?

A diferenca de otras enfarmedades genéticas en
que los padres sen pontadores o ostén también
afectos da la enfermedad los nifies con encefalepa-
tia STXBPT son poriadores de mutaciones d2 nevo!
Es decl, la mutacion s ha producdo en una célua
germinal (évuko @ espermatozoide) sin que Ningu
N0 g K5 Pogenitones sean ponadores de la
mytacion

Por elio es muzy poco probable que vuelva a ccumr
eni futuras gestacionss aungue & coveniente en

cualquier casd buscar asescramiento ganético para
descartar la posibilidad de un maosaicismo germinal

L4
%
i
=
/i
4
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STEBP1

iPuede ser
curado?

Adia e hoy no exste Gurs para esie trastomo y o
tatamiento es solo sinomatico, es decir se limta a
tratar las manfestaciones de la enfermedhad. Sin
embargo, 85 muy Importarte conocer &l diagndsti-
o para pader hocer un Consego genétics, avitar
exploracienes inneesarias, anticipar s dificultades
y aplicar los tratamientos médicos y pedacégicos
rmds adecuados al o lo mas precozmente
posible,

Objetivos:

1. Dar 3 conocer ala socedad | enfermedad por
mutaciin ded gen STXRP!

2. Progorcianar apoyo, Informacton y asesocamien-
to 3 f3s famiias afectadas.

3. Prosnovery 2poyar econdmicaments proyectos
de investigacidn dirkydos ala busqueda de un
diagndstico precaz; proyectns de
Ivestigacidn paa mejorar la
talidad de vida y bienasiar de las
personas afectadas; y proyectos de
investigackin cuyo cbjetivo s2a la
busqueda de un tratamianto
efeciivo para disminuir los
dntomas de 3 enfermedad y/o 54
.

& Promoeet y epoyat ba formacién
de profesionales reladonados con
el sindrome STXBPT.
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Comunicacion / Folleto — Nuevo disefio 2018 (digital y papel)

¢Cbémo colaborar?

= ONLINE: www.stxbp1.es

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

Primer ApeTtdozi — —

g P! —
Direccion: —
L

#ApoyoSintaxina

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

NIF: -
Cuota €{*)_____ Periodicidad:Janual Ctrimestral
NeCuenta(BAN)
Titular Cuenta _—

T 20€ wto 0 36 irimest Frmado:

Puaden entregar este formulario a estas diferentes opciones:
- E-mail: socios@stdopl es
- Par correa postal a C/Aprestadora, 114, Esc, E ATC 3%,
08902, LHospitalet de Liobregat, Barcelona.

« A alkgunos de nuestros colaboradores.
ex ressegeize sanin nzerpeiadse y an ol Binero de
Meeeiteacitn del 305 acuga fewbad e by pistenci o 1 s s ATIRoA
£ érgans rspraracble del fehiro o3 ls Asoiacien Sncroms STAEP cu domedas

1ocal a0 tn cale Asreriadonn 114 4 . W Y, CASED PHoapitvet i Losregat

Sasceteal d s

cancalacion y oenkicn wrie ol M. o s caderan daton 3 e, 1ah

cgucion logul Puedt conatan 1 nbimucin aSconl § Getabidy wbm
e thtanan warmatetpy ] an/swno- gl

(7] Acopao b paiitica d6 prvackiad

[ Congreso Sivctaene STRSP! Rorcetana 017

122 Mevativ Mg 2018

¥ muchos mas eventos...

Asoclacidn Sindrome

STEBP1

V434930268248
@ www.stxbpl.es
Info@stxbp1.es

YoullT)

K Oba Socal a Caisa®

feder

I AT b ) o ot ki s i . Sl iy . 6108

Asociacion Sindrome

¢Qué es el Sindrome STXBP1?

La encefalopatia STXBP1 es una
grave enfermedad neurolégica
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 M
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, incluyende
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
neuredesarrollo, incluyende 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
cognitivo/trastorno de api izaje con mutaciones
en STXBPT que no sufren epllepsia,

Es frecuente la existencia también de trastornos del

incluyendo (ataxia), una
funcién muscular anormal (distonia), movimientos
involuntarios anormales (disquinesias) y un bajo tono
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
estin también afectos de la
enfermedad, los ninos con
encefalopatia  STXBP1 son
portadores de mutaciones ‘de
novo' Es decir, la mutacion se ha
producido en una célula
germinal (6vulo o espe ide) 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

*  También Edicidn Inglés (digital y papel)

¢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 mas precozmente posible.

g Objetivos

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

2. Proporcionar apoyo, infor-
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 la enfermedad y/o su cura.

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

MEMORIA DE ACTIVIDADES 2016-2020
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Comunicacion / Web

Aeocucns Smarere Asocacian Sovdrame
@ STZBP1 HAZTE SOCIO | HACER DONATIVO fyoSaem ) STEBP1 HAZTE SOCIO | HACER DONATIVO
BLOG/ LA ENFERMEDAD / LA ASOCIACION / NUESTROS HEROES / EVENTOS / COLABORA / CONTACTO Q

BLOG/ LA ENFERMEDAD / LA ASOCIACION / NUESTROS HEROES /

Asociacion Sindrome

STEBP1
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EVENTOS / COLABORA / CONTACTO
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' 7 == LA ENFERMEDAD
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Sindrome A | wistxbpl.es

STXBPI B A R C info@stxbp.es

9 e V1 colaboracion de:

1 LINKS DE INTERES ‘ %
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dder Obes Socul WCains’

ARGAS

GALERIAS

¢Qué es el Sindrome STXBP1?

el
== -

Terapias

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

www.stxbp1.es

Tipos de epilepsia

Sindromes relacionados

ULTIMAS NOTICIAS

1 k Asamblea General de Sodos
$s 2m7

£ Youlube C]

Glosario de términos

ULTIMAS NOTICIAS

V2710 17

1 k Asamblea General de Sacios
207

na 1 Congreso
Sindrome STXBF1

octubre

Lu Ma M Ju VI S& Do
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16 17 AL 9 20 21 22
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31
2016 2m7 208

TECNOQUATRE
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Asociacion Sindrome

STEBP1

Generacion informacion / traducciones 2017

synaptotagmin

STXBP1
syntaxin binding
protein 1

Las dos dimensiones de STXBP1 - 2016

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

Sinéaptica. Esta es la semana del STXBP1 y todo esta ocurriendo
muy rapido. Nos estamos preparando para el primer Acto Benéfico
del STXBP1 y 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 diagndstico 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 algin dia” y la de “se puede transmitir”, la tercera suele
girar en torno a cudn rara es. La definicion de la Unién europea sobre
“enfermedad rara” es la propuesta por la Comisién Europea de Salud
Pdblica (afio 2013), que establece como rara a aquellas "enfermedades,
incluidas las de origen genético, que 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 mutacion 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 andlisis genéticos en laboratorios muy
especializados. Esto explica que la prevalencia de la enfermedad (el
nimero de personas viviendo con una enfermedad en un momento
dado). sea mucho mas alta en USA v Furona. lo cual sélo corrobora lo

MEMORIA DE ACTIVIDADES 2016-2020
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COMUNICACION

Generacion informacidn / contenidos 2017

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 servird a alguien, temo aburrir a muchos, pero
también sé que unos pocos, por suerte pocos, se sentirén identificados
y quizas les ayude a sentirse acompafnados 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 méas

Nuria Sanchez Garrido » Asociacion 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 més
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Generacion informacidn / contenidos 2017

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

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

Las Terapias Asistidas con animales han demostrado ser una excelente
forma de intervencién 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 sesion 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 esta en el estadio donde tiene la intencién y motivacion suf...
Ver méas

- -
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#apoyosin% At

.* P
.

Por S. Por Mitsuru Nagata y Maika Boniche
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Organizacion Congresos y Jornadas STXBP1

Jornadas Cientificas

El Sindrome STXBP1 y otras
encefalopatias epilépticas,

Desarrollo y Evolucion de un
nino son Sindrome STXBP1,

Fecha: 4 de abril de 2017
Horario: 17h - 19h
Lugar: Aula E-4 del Edificio B-4 de |la Universidad de Jaén

Organiza:

2017
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| CONGRESO SINDROME STXBP1

Organizacion, coordinacion y desarrollo 130 asistentes

2017

| Congreso
Sindrome
STXBP1

BARCELONA

Con la colaboracién de:
www.stxbp1.es
info@stxbp1.es

MEMORIA DE ACTIVIDADES 2016-2020 4. Organizacion Congresos y Jornadas STXBP1



| CONGRESO SINDROME STXBP1

9.00-9.25:

9.30-10.15:

10.30-11.15:

11:30a 11.45:.

11.45a 12.30:

1245a13.15:

13:30:

MANANA

Inauguracion.

Dr. Victor Ruggieri, neuropediatra, jefe de clinica del Servicio de
Neurologia en Hospital de Pediatria “J P Garrahan” 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 Nifos “Dr. Ricardo Gutiérrez" de Buenos
Aires (Argentina), asesora del Comité de Neurogenética de la
Sociedad Neurolégica Argentina:

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

Pausa — Café.

Dra. Judith Armstrong Morén, adjunta facultativo del Servicio de
Genética Médica del Hospital Sant Joan de Déu de Barcelona
(Espafa):

“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 Macaya Ruiz, Jefe de Servicio del Servicio de
Neuropediatria del Hospital Vall D'Hebron de Barcelona (Espafia),
presidente de la Sociedad Espafiola de Neurologia Pediatrica.
“Encefalopatias epilépticas precoces: Fisiopatologia y Genética”

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

y Tratamiento”

Pausa

Dra. Elisenda Cortés Saladelafont, neuropediatra. Hospital Sant
Joan de Déu de Barcelona (Espafia) — Unidad de enfermedades
neurometabdlicas:

“Mecanismos sindapticos en STXBP1"

Mesa redonda con todos los ponentes.

Clausura.

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

Asociacion Sindrome

STEBP1

2017
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STEBP1

| CONGRESO SINDROME STXBP1

2017

GALERIA DE MOMENTOS

| Congreso
Sindrome

B o
* Obra Sacial la Caixa”
®. K

MEMORIA DE ACTIVIDADES 2016-2020 4. Organizacion Congresos y Jornadas STXBP1



Asociacion Sindrome

STEBP1

| CONGRESO SINDROME STXBP1

Videos: Edicion y promocidn internacional.

2017

3 YouTube ™

-
- \' "

< R Ty
S = i 5527 |

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

w

(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

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

Organizacion, coordinacion y desarrollo

g\a CONGRESO DE TERAPIAS PARA
CONGRESO DE NINOS CON TRASTORNOS DEL
TERAPIAS PARA NEURODESARROLLO
Nlﬂos CON Madrid 27.10.2018 | Jornadas Sindrome STXBP1
TRASTORNOS DEL
NEURODESARROLLO PROGRAMA
9.00 - 9.15h Inauguracién
. 9.15-9.30h Presentacion estudio “Ci teris de las
Mad”d personas con el Sindrome STXBP1 en E:pano
27 de oclubre de 2018 Eva Murillo. Focultad de Psicologia de la Universidad
- ) Auténoma de Madrid.
r odrid 9.30-10.30h “Terapia Ocupacional y el abordaje de | al”.
tlena Yagle Garde, Terapeuta ocupaclonal de AYIONA
- I Jornadas (Centro de Atencién Temprana y Desarroflo Infantil).
Sindrome STXBP1 i )
10.30 - 11.30h "Probl: de tacion en la i B
Elena Yagle Garde, Terapeuta ocupacional de AYTONA
y especializada en trastomos de alimentacion en la
infancio.
11.30- 12,00h Pausa / Cafe
= 12.30 - 13.30h * f‘ d una h paruel
22N llo de la icacion y del |

| Bibiana Escribano, Terapeuta on,upuuonal de BJ Adapiaciones,

’ 13.30 - 14.30h "El Desarrollo Motor y la Plasticidad Cerebral. Mas alld de
www.stxbpl.es las " Mé

Ghad Nachmani, Profesor del Método Feldenkrals.

14.30 - 15.00h Mesa redonda y Clausura

Organiza: Colabora:

l ~-s-' ------ SN e
| TZBP1 (il
JoTER feder VAL

Asociacidn Sindrome

STEBP1

L Perey {a Ll
¥ Psicologia  gmebimcan

Asociacion Sindrome

STEBP1
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| JORNADAS SINDROME STXBP1

2018

GALERIA DE MOMENTOS
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11 JORNADAS SINDROME STXBP1

Organizacion, coordinacion y desarrollo r-ocr»u»

19 OCTUBRE 2019. CRE ENFERMEDADES RARAS. BURGOS

Y

SECRETARIA DE ESTADO '

-
g‘ IMSERSO Cr€£y

CHTR O PSP RN ESTATA OX STENGON A
TS COM AR P AL AR | 55 LS

9’30h Acreditaciones - Acogida nifios/as (Servicio de cuidadores *)

9’45h Presentacién / La Asociacién Sindrome STXBP1: de Actividad
Albert Regatero, presidente Asociacion Sindrome STXBP1.

10°00h Historia familiar - Tamara Figueirido
10'10h Historia familiar - Mayte Ruberte & Juan Manuel Pérez

10,20h Investigacion y avances cientificos en el Sindrome STXBP1
Francisco Esteban, Bidlogo, Universidad de Jaén.

11'00h Historia familiar - Fernando Santamaria & Ana Milena
11’10h Break / Café
11'30h Proyectos cientificos apoyados por la Asociacién Sindrome STXBP1 en Espafia

Francisco Esteban, Bidlogo, Universidad de Jaén (UJA).
Isabel Trigo, Graduada en Biologia y estudiante de Master en Biotecnologia y Biomedicina de la UJA.

12'00h Colaboracién Asociacién Sindrome STXBP1 en Investigacion del Hospital Sant Joan de Déu BCN
Julio Angel Martinez, vicepresidente Asociacion Sindrome STXBP1.

12'10h Fisioterapia pediatrica: abordaje e intervenciéon
Isabel Mufioz, fisioterapeuta pediatrica.

13'00h Claves para cuidar los lazos familiares y la crianza de nuestros hijos.
Laura Reguera Carretero, Psicéloga

13'50h Break / Comida
15'30h Historia familiar - Nuria Bercebal & Juan Luis Garcia.

15'40h Duelo: camino a la aceptacidn a través de la gestién de emociones.
Gonzalo Bermejo, Coaching para familias, padre nifia con Syngal, Presidente Asociacion Syngapl Espafia.

16’30h Bases de datos y registros STXBP1.
Albert Regatero, presidente Asociacion Sindrome STXBP1

idad pr tas, resolucion de dudas.

16'40h Mesa redonda familias: Nec

17'30h Actividad conjunta familias y nifios: Animacion Infantil PINGU POLLUELO. 1°15h

(*) Los nifios estaran atendidos y cuidados por voluntarios y monitores especializados, utilizando las instalaciones del CREER, tales como sala
multiusos, salas de psicomotricidad y otras.

(**) Hay programadas las siguientes actividades para los nifios: 10°00h Taller de Juegos Musicales, por Luisa Dapena Alvarez, musicoterapeuta;
12'20h Taller Estimulacion Artistica, por Asociacién Berbiqui - Arte, Diversidad e Inclusion; 16’00h Sesion de Cine

MEMORIA DE ACTIVIDADES 2016-2020

4, Organizacion Congresos y Jornadas STXBP1

Asociacion Sindrome

STEBP1

2019



11 JORNADAS SINDROME STXBP1

Organizacion, coordinacion y desarrollo

2019

W ITJORNADAS SINDROME STXBP1

" 19 OCTUBRE 2019. CRE ENFERMEDADES RARAS. BURGOS . ¥
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Organizacion, coordinacion y desarrollo

2019

o
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VITJORNADAS SINDROME STXBP1

- 19 OCTUBRE 2019. CRE ENFERMEDADES RARAS. BUF'{-GOS t
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Asociacion Sindrome

STEBP1

Il JORNADAS SINDROME STXBP1

- PROGRAMA:
- 15:00h Presentacion y bienvenida. 2020
Albert Regatero, presidente de la Asociacion Sindrome STXBP1.

15:10h Historia familiar.
Olga Cuadrado, Junta Directiva Asociaciéon Sindrome STXBP1.

15:20h «Una aproximacion al Vall d’Hebrén Institut de Recerca».
Dr. Alfons Macaya. Neurdlogo Pediatrico. Hospital Vall d'Hebron.
Instituto Investigacion (VHIR).

15:30h «javestigacion y avances cientificos en el Sindrome STXBP1».
?~\) Dr. Francisco J. Esteban, Grupo de Biomedicina de Sistemas
\ Un

I ’I | J orna d a h | iversidad de Jaén (UJA).
S I N D RO ME STX B P 1 4 :'e C':;:::;::fge s 0&“ 16:00h “Proyecto Terapia Celular para el Sindrome STXBP1. Resultados Fase 1"

P1. Espanya, 6-8 Co% Dr. Manuel Alvarez Dolado. Centro Andaluz de Biologia Molecular
$ & Medicina Regenerativa (CABIMER).
Asamblea General Barcelona o® Y g
. 3 0 ? 17:00h “Genotipo y respuesta farmacoldgica en la encefalopatia
#ApoyOSIntaXlna P0 epiléptica infantil STXBP1”

Paula Gregorio Pablos. Graduada en Farmacia y estudiante del Master

P‘ﬁcﬁ\’ “Biotecnologia y Biomedicina”- UJA.

17:20h “Analisis de la relacion entre genotipo y fenotipo en la
encefalopatia epiléptica infantil STXBP1”.
Isabel Trigo Pérez (Graduada en Biologia y estudiante del Master
“Biotecnologia y Biomedicina” UJA). P!

""S“.‘".""EP ® Vall 17:40h Presentacion del libro “Rutes accessibles per Catalunya”.
«/ ,M,§ ! o+ d’Hebron qr"g;d'ﬁchmn € Obra Social "la Caixa® Anna Godia, socia fundadora Asociacién Sindrome STXBP1,
/ A 2z Insthnde Recercs
18:00h Break / Café.

18:10h Asamblea General de Socios Asociacion Sindrome STXBI

19:30h Resumen lll Jornada Sindrome STXBP1. Despedida. ‘f“ ..

43
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Asociacion Sindrome

STEBP1

Il JORNADAS SINDROME STXBP1

2020
1l Jornada
é
Asamblea General
PROGRAMA INFANTIL:
I I l J d 15:00h duegos, actividades dirigidas y entretenimiento.
O r n a a 2 “\&Mﬁsica y creatividad.
4 - Una experiencia multisensorial para disfrutar.
S I N D ROME STX B P 1 14 de Marzo 2020 0$ Por ARTRANSFORMA, arte y creatividad para todos.
Hotel Catalonia Barcelona Plaza 0?\
Pl. Espanya, 6-8 17:30h Visita del Doctor Sonrisas.
A S a m b l e a G e n e r a l Barcelona o%c Por Fundacion Theodora, dinamizacion y creacion de
. - ? espacios de ilusion y sonrisas.
#ApoyoSintaxina o°
P 18:30h Concierto miembros de ALMA DE PATO.
cﬁ\f Grupo musical barcelonés, fusion tropico mediterranea
P“ de rumba, samba, swing y funk.
(4 19:30h Fin de la Jornada.
A m .‘ ‘d"cdlebrgn Vall d'Hebron % Obra Social "la Caixa”
¥y
Mo
i)
) 44
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Participacion Congresos Cientificos

E‘rﬁdmmn d’Hebron ” .
e [ e | LS

DEL GENOMA A LA
MEDICINA DE PRECISION
EN LOS TRASTORNOS

DEL MOVIMIENTO ¢
PEDIATRICOS ‘

FECHA: 30 NOVIEMBRE/o1DICIEMBRE 2018
LUGAR DE LA CONFERENCIA: HOTEL ALIMARA,
CARRER DE BERRUGUETE, 126

BARCELONA )

Asociacion Sindrome

STEBP1

2018

STXBP1Y OTRAS ENCEFALOPATIAS PRECOCES CON EPILEPSIA
Y MOVIMIENTOS ANORMALES.

mm Nuevos retos para la Asociacién de pacientes con STXBP1. Alberto Regatero.
mm Espectro clinico y mutacional de STXBP1 en Espafia. Anna Marcé y Alfons Macaya.
mm Estudio del transcriptoma en STXBP1. Francisco José Esteban Ruiz.

mm Sindrome GNAO1 y otras EIEE con movimientos anormales. Ana Felipe y Belén Pérez Duerias.
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Participacion Congresos Cientificos

2018

® Vall
Vall d'Hebron 0+ d’Hebron
Mo | :

g : 30 NOVEMBER/o1 DECEMBER 2018
CONFERENCE VENUE: HOTEL ALIMARA,
CARRER DE BERRUGUETE, 126. 08035

BARCELONA
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2019

CONGRESO STXBP1 - Investigadores y Familia |/ Philadelphia USA

F. Esteban, PhD, MSc; University of Jaén — The Complexity of STXBP1 Genotype, enotype,
& Treatment
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Asociacion de Parques
¥ Poligonos Industriales
deAlmussafes CARRERA SOLIDARIAAFAVOR

10K FORD=APPI 38
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D —— pO e |V CARRERA SOLIDARIA
: P — - & ASSOCIACIO DE EMPRESARIS DEPARCS | POLIGONS
INDUSTRIALS (RIBERA BAIXA)
CARRERA S0
SOLIDARIA ™%
G foabn
\}\/»\s,.:‘gfﬂ ;Suwm;(msum
AR asocucaon nacone
@ v
.................. _Lr
CBRE Zi~mo | B s
. GHOXIMESA | @vonrong @ rear.. Al
AR couscixs 2 r,,C,
MU= " s O X
0 5 e S |
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V CARRERA
SOLIDARIA

ASSOCIACIO D' EMPRESARIS DE PARCS |
POLfGONS INDUSTRIALS (RIBERA BNXA)

CO\ INGO -
2[] Zi
SEPTIEMBRE ‘

ASOGIACHN NACIONAL D

SNOROMESTIERY . |pERTENSIN FULMINAR.

Ajuntament. o :
dAlmmsafas- :

STXBP1:

ool Gestampﬂ ]IA“““""“ OLear . AMAGNA 727 aroumess <.,

w IR sequra 1!”2' L 0 i 1 gy D vk @ .h-all_)l
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i

Rada de Haro (Cuenca)

Unidn Extremena Rubi

ELTE

INTERNATIONAL
SCHOOL
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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 'esport
#EnfermedadesRaras #STXBP1 #Alex

54
MEMORIA DE ACTIVIDADES 2016-2020 6. Eventos. Captacion de Fondos



Asociacion Sindrome

STEBP1

Memoria de Actividades 2016 2020

Eventos / Captacion de fondos 2018

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 comision
de fiestas.

#ApoyoSintaxina
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20, 21 22 i 23 desembre

- TiRa DE
NaDa

ARTESANIA [ ALIMENTACION/

Activitats infantils!

Rambla de Badal amb Caceres,
EV I GE

7] / $ : =
Associcié f

vocaLs I+

RAMBLA BADALY ~

(A
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» XIMOSTRA
DE COMERC

DEL GAIXAMPLE

v A ,.\“/
-

PLAYMOBIL SK)
ACTIVITAT

7h s 7300

Fol®) 9 ESPECTACLE
X INFANTIL
\ ARTESANIA 18h a 19:30h
NG

DISSABTE 23

~ . DE JUNY 2018 pe 11:00h (L) @ 20:00h
N C. CONSELL DE CENT

20H-02H R OAN LGTRI
» ENTRE CASANOVA | ARIBAU o RA N ACCK)

Organicza:

wwn:  ZACEGAL 2 do/
smm ¢ Q_J'.c..
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PARQUE DE
SAN ANTONIO

ORGANIZA:
Asociacion de Mujeres Las Manchegas
COLABORA:

AG o STO Ayuntamiento de Casas de Ves
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2018

001
31 DE AGOSTO csss—
VILLAFRECHOS

A FAVOR DE:

“sTEBP1

MApoyoSintaLins

001
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| s
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2019

Valladolid ha mostrado su cara mds solidaria este fin de semana, y lo ha hecho

R {
u I}'E,S’TIV{”_ u ; ek en el primer Festival Benéfico ‘El Chipirén’ que se realizé el sdbado 23 a partir

L CHIPIRON

EN BENEFICIO DE LA ASOCIACION SINDROME STXBPI

de las 21:00 horas en el Mirador de Cristal del Museo de la Ciencia. El conocido
grupo local Los Pichas y DJ Mifnambres formaron parte de este evento,
cuya recaudacioén, 6732€, ha ido destinada de forma integra a la Asociacién
STXBP1.

M & et Fe

esEvar) SN WwoTNTg h
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\ Asociacion Guvieomnm

ALBERCALIMENTARIA | =8 STXBP1

#Apoyosintaxi

Visibilidad y Solidaridad de la Asociacién Cultural
Pefia Cortijo La Pluma de Sevilla @ Ocurrié en la
pasada #FeriaDeAbril, donde realizaron una

pequefia charla sobre nuestra enfermedad,
repartieron informacién y eligieron como detalle uno
de nuestros productos #Solidarios. Gracias &¥ a

; _— ‘ Y > : A ¢
; ’s_.—---——-—_ﬁ__In KA W CXFEAENCI S Em toda la pefia, en especial a Jesus Gonzalez Médrquez,
‘ A 80 sV por la iniciativa, por pensar en nuestra asociacion y

por ayudarnos en la difusién. #ApoyoSintaxina
#Javier ¢”
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DESAYUNO SOLIDARIO EN FAVOR DE LA
“ASOCIACION SINDROME STXBP1"

..?"' A‘"s';'gé'm #{
. ¥;

DONATIVOS

|.E.S. “Ribera del Duero” — I.E.S. Roa

2019

m ampa_elgargot 16 h
’ht

Hem recaudat 160 euros!
Gracies a tots i totes! Ha estat

una tarda fantastica ™

AMPA El| Gargot

@\) \» Enviar mensaje a H Y
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- s s
—— (] (¥ 4
Asociacion STXBP1
Tapones SOLIDARIOS —
Nuestro centro participa en una campafia de RECOGIDA de TAPONES en favor de
la Asociacion Sindrome STXEP1.
La encsfalopatia STXBP1 es una grave enfermedad neuroldgica debida a una
mutacién del gen STXBP1 que regula la Sintaxina, proteina imprescindible para la
nomal del Los nifios g de estos
sintomas en diferentes grados de gmvsoau epilepdn neonatal, retraso global,
cognitivo (leve-p del yp
cerebral.
seples R UL ) e S e RECOGIENDO TAPONES, BOTELLAS. ..,
de 200 socios, trata de promover y apoyar sconomicamente tres tipos de prbyoctus
- proyectos de investigacion dirigidos a la busqueda de un diagnostico precoz NOS AYUDAS CON LA SYNTAXINA
- proyectos de investigacion para mej la de vida y de las
ey Aa e cuyo, objelivo, saa ia ‘blaqueda:de Ln tratamisnto (Enfermedad rara infantil)
ehcﬂvo para disminuir 08 sintomas de h enfermedad y/o su cura.
Todo &l mundo puede colaborar con dicha Asociacio giendo los tap que « : T AN
Lhisicollendl gt it mr g et Muchas gracias por tu colaboracion
Instituto. También puedes correr la voz entre tus B
conocidos para que ofras personas hagan lo mismo. T —— Informacién:
Puedes y de l2s sig formas: STgB P1 info@stxbpt.es
m:avmuwﬁﬁ http://www.stxbpl.es/
Facebook: www facebook es/stxbp1 652062668
Twitter: @stxbp1
MUCHAS GRACIAS POR TU COLABORACION
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TRIATLON ZARAUTZ 2017

Lidera esto reto: Macho F ufiox
Evento TRIATLON ZARAUTZ

3224 ¢

3000.00 ¢

23/03/2017

n_ e,
.
E

. migranodearena..

un reto, una finalidad

’,
‘
.

.

SOCIACION SINDROME STXBP1
Por la Investigacion del
Sindrome STXBP1 en la Mar...

0 € queiran

fondos para
nvestigacion
A

Asociacidn Sindrome STXBP1 para

afrontar

40%
O—
RECAUDADO FALTAN
1.205 € Reto

finalizado

N SINDROME STXBP1

El meu gra de sorra per una
bona causa

Agquest any la Marato la correré per

ajudar
sindrome
neuroldgica molt poc habitual
hitps.//st

108%
——
RECAUDADO FALTAN
540 € Reto

finalizado

Asociacion Sindrome

STEBP1

SOCIACION SINDROME STXBP

42K for Asociacion Sindromev
STXBP1

Carreré la #ZurichMa

370 € Reto
finalizado
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ASOCIACION SINDROME STXBP1 ?'21 S

IRONMAN AUSTRIA 2018 Por
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
geneética rara STXBP1.

112%

ey

RECAUDADO FALTAN

3.351 € Reto
finalizado

Memoria de Actividades 2016 2020

ASOCIACION SINDROME STXBPI N
o &2

Media Maratén de Madrid ;sor
la investigacion del S...

Ana y yo vamos a correr la Media
Maraton de Madrid para recaudar
fondos que iran destinados
integramente a la investigacion del

Sindrome STXBP1, enfer...
195%
. ]

RECAUDADO FALTAN
11.700 € Reto
finalizado

Solidaridad y Deporte - Captacion de fondos

ASOCIACION SINDROME STXBP1 \‘3. C:"
o &I

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

Voy a correr mi primera Media
Maratén y nada mejor gue hacerio por
mi hijo y por la Asociacion Sindrome
STXBP1 para consequir que se
investigue esta e..

14%
-

RECAUDADO FALTAN
420 € Reto

finalizado

" "™

.
L)
.
~
~
-
.

Asociacion Sindrome

STEBP1

2018

-~

igranodearena..

un reto, una finalidad
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'-.'.-‘

. migranodearena.org e

r [ @ A MARATONEZ1]2
i
!
! o
y ‘
'

i
MIGRANODEARENA.ORG
Media Maraton por la investigacion del Sindrome STXBP1

Ana y yo vamos a correr una Media Maratén para recaudar fondos...
T e - . ’ 1

¢4 ZURICH

MARATO
BARCELONA
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% maraton Madrid

' ‘;a) tri

N——— q *© (@l domus S
iowCar |[e e IS B _
| owcar |- :x [ L R

(LU = T - Eeln].c FOSm—— U
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B0 ©%".  IVCARRERA SOLIDARIA 5€ oot e
2 1 2018 ® 11 DE ACOSTO DE 2018 e e bt
concen o Corredores 5.8 km Andarines 2.9 km sl carrera. Recogida
CORREPOR SUS RECUERDOS e T A BENEFICIO DE: \,00"06 Atu,% mzrﬁik;hw"
A"‘C'_O;R'RE‘VPOR SU FUTURO ‘ @ STgBP1 ‘@% ujsm,mmymd,mmmm
= ;t _ | . Qt A 2 e AL\&\? mhnﬂﬁm 20.20h ZUMBA

‘ B
3 =
SOLIDARTA
‘GUARDIA CIVIL POBLA
DE.VALLBONA

ahii=

e b
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| MARXA SOLIDARIA DATEM GROUP
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Exitazo total de la VI edicién de la carrera Batalla Rosa celebrada esta mafiana
TANG en El Puerto de Santamaria. Mas de 1.200 participantes corriendo contra el
cancer de Mama y a favor de la Asociacion Sindrome STXBP1.

Como todos los afios el ambiente y la organizacién han estado de 10.

Gracias a Lucia y a Bea y a todos sus amigos que han colaborado con el
evento. Sois estupendos y es increible lo que hacéis, superando afo tras afo
las expectativas.

El aflo que viene a por los 2.000 participantes!!!

N\R

FEATALLAROSARO1Y

G e
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Asoclacién Sindrome

STEBP1

220
ino° 8d® «
po™

iIH:.C GoldFitness Gym

" *c/Guitiriz, 228925, Alcorcon

www.stxbpl.es

info@stxbpl.es
+34 930268248

r@] www.instagram.com/stxbp1

75
MEMORIA DE ACTIVIDADES 2016-2020 7. Solidaridad y Deporte. Captacion de Fondos



Memoria de Actividades 2016 2020

Solidaridad y Deporte - Captacion de fondos 2020
462 participantes —5.115 €

6 re

#RUNFORSTXBPI

=iss: 4% Doble maratdn solidaria,
h.;e para la investigacién del sindrome STXBP1

2 MAYO 2020

#RUNIFORSTXBP1
Marta Vargas

N
murillo

_ con-Sergio Arias y Vilma Gimenez
%y | 2MAY02020
DULTOS 10€ NINQOS 5¢€
: iiTodos juntos podemos!!

M —
midie @y

www.stxbpl.es

#KILOMETROS
SOLIDARIOS
EN CASA
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vertele(®!

Sevilla

13
Best nem

£ mundo de la TV se vuelca con esta iniciativa soldaria

Jordi Sanchez, Valls y mas televisivos se
unen contra el Sindrome STXBP1

2016 2020

SE0LINT e

Raties. hogae y esevumn

000

APPI SOCIAL

Gracias a la Appi por darnos
esta oportunidad

M nombre eg Javier y soy el padie de un nivo de 2 #ios
diagnosticade con una enfermedsd rera llamads sintaxin
binding pratein 1, Gausada por la mutacion del pan STXBP1
Tras una ardua lue esiro hijo fue diagnosticado hace
unos moces, La o opatla stxbp! ss una

fara y grave que a dia de hoy no tiene cura. En 2015 tan oo
hablan diagnoslicacos 154 casos & nivel mandal

A raiz del diagnGslico, n0S PUSIMCS N CoNLACLS <on olras 6
espancias con nines afectadas por
pca. Junto a ellas, o 8 de Cotubro d
ruestra primara raunion donde definimos iz objet
#50ciacion enire 105 qUB B8 encuentran dar a cNOCeT esta
enfarmedad. ayudar & olras familias steciadas, promover ia
investigacitn y la formaciin de profesionaies conocedores
del sindruma STXBP1

Ura ver constituida & Asociacién Sindrome STXBP1

Entrevista a |'asociacion sindrome stxbp1

2327

Descripcion de Entrevista a l'asaciacion sindrome stxbp1

Pariem amb el president de Fassociacd a Barcelona, per donar a conéixer aquesta malaltia genetica sense cura de Is que cal suport |

nveshgacio

areanna

Radio Arenys de Munt

Asociacion
Sindrome STXBP1

ctcamerde b tatalicad de los miembires tundado-
fes han confrmacdo u asis viniendo dasde
todos bbs fincones de Espana para apoyar (s carera y
dar la maxma difusion posible. Estaremos informando
acerca de la anfermedad. ia asociacdn, nuastios
obfetivos y formas de colaboracin. Ademas tendre-
fresencia de liguras del depare y personajes
qQué Spoysn Nuesirs causa y que desean
SRUIOS SU JPOYD.

ncia.

A nwel personal quiero transmitiros que nuestro hijo
83 un siper hiroa que ha tenkio que enfrentarse a
convulsionss continuas, duros Iratamientos y que &
pesar de todo, lucha por superarse dia tras oia Su
lucha e mi lucha y como runner, cada kilkkmelro que
recoro lo hags pensando en &l Por el me gustaria
que nos acompaniis ol poximo 8§ de marzo en la
Carrera Solidaria por las ENFERMEDADES RARAS

Asociacion Sindrome

2017

formula®’

& 1 vioEDS

Numerosos rostros televisivos dan la cara
para apoyar a la Asociacién Sindrome
STXBP1

Octavi Pufades, Migual Hersan Ricardo Gomez, Barel, Jordi Sanchez, Auro Valls y
Beatniz Luengo, entre ofros, muestran Suspoyo |os alectados por esl
enfarmedad

STEBP1

Rosenn

o
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TV Mediterraneo-e

TVMEDITERRANEO.ES

co.aei o 200 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
el mundo, de las que 30 son espafiolas, y una de ellas es de Avila

« El seminario tendrd ks
§a" ¢ préaimo 3 de no-
viembre en Barcelona,
<on el cbjetivo principal
de divu'ga” la exstenca
de exta dolencia.

SEOACOON AV
Avils estars preseste e e 1 Con
B0 dntvrnacionad des Siedome
NTXNEL, quee we criebrant en iy
orkona of proise ) de novsersbee.
¥ que e marca como srncial ob
Jetivo el de drulgar b extetencia
do ha enfermedad, que se calcuta
nue ot 300 resrarimss oo tentin

BAVILA

AR D AYAA UAFS 30 O TLISESD 5 207

SANIDAD | A MUNDIAL DE LAS ENSERMEDADES RARAS

wurenirom (roatim. 4 dbgwann
it e 6 et it s g (3
0y lenuiad afos, y al
S T

e e

ver ko g
i 0 ¥ e e Ermens, coem
tor kitese Parra,
il San Pl

ciciera deesdicipshoninen kn E-
Carkon ickdden. Dimcdiemm sarice.
S

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 su desarrollo normal

DATOS DE LA ENFEIMEDAD

OUE £ CL SINEI0NE
" Lo ocefubogetis

et il repects s

MR UL CCUMNTEY L g

cortierns e yapcoiee oes
Pt 4us g e drvuert

rratn g
rla Yywlakn Ay Priar

st ibaimdae  damea
- Nty il u

Diario de Avila

Asociacion Sindrome

STEBP1

2017

La Razon

El rastro en los genes de un
«monstruo»

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

. -

ANIO DE LA VIDA DE JULITO incluye clentos de visitas a consultss médicas per

familiares como el que muestra la imagen, la celeb a
ometer la ma la tartay le on

0 cumplesd
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Nl ARAGON RADIO
4.!

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

L8 Audio entrevista a Lourdes, socia y mama de uno
de nuestros principes, Ismael, entrevistada en el...
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= Cadena SER Avila
=% 9 de noviembre de 2017 - &

La historia de unos luchadores de la Asociacion Sindrome STXBP1

|| Asociacion Sindrome STXBP1: Entrevista a Fernando Santamaria,
-l papa de Juana, en Onda Cero Ledn...
Y hoy, Fernando Santamaria, socio y papa de nuestra princesa Juana, entrevistado

EI mundo de Emma en Onda Cero Ledn, nos habla de su historia, del Sindrome STXBP1y de las
Una nifia abulense de diez afios sufre el Sindrome STXBP 1, una... #EnfermedadesRaras. #ApoyoSintaxina #Visibilidad #Divulgacién

CADENASER.COM
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34 10 el il 15 de mayo - ©
leonoticias®
El abulense José Hortigliela participara en el Ironman de Austria el
préximo 1 de julio con el objetivo de recaudar fondos para la

ELZEN QUE TECAMBIALAVIDA
Asociacién 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 participard en el Ironman de Austria el...

SANNRA SANTAS
. . 82
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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

2018

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, 1a 10K y la 5K

Jonn Gimeno Aimussates | 01.10.2018 | 2347
El parque empresarial Juan Carlos | de Aimussafes

se convirtié el domingo en el escenario de una gran
fiesta de la solidaridad en la que la union de las

pani; das enla A on de Parques
y Poligonos Ind les de Al fes (APPI), el 3
s
ayuntamienta y la ciudadania permitia recaudar B R

13.244 euros para la investigacién de =

enfermedades minoritarias enla IV Carrera
Solidaria de la entidad. £l acontecimiento, que

surgio hace cuatro afcs en homenaje a Maria
Moreno, una joven que padecia hipertensién
pulmonar y que no pudo superar el trasplante al

La IV Camrera Solxdana de APPI Almussates recauca 13.244 7 para

lacura ce las doloncias aras levante-amv

que fue sometida, se desarrollo segun lo previsto y superando los 12,000 euros conseguidos enla
edicién celebrada en 2017, Este dinero se destinara a partes iguales a la Asociacion Espafiola de
Hipertension Pulmonar y la Asociacién Sindrome STXBP1.
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’/}
| ¢

B,

;.r

FINISHER

&

P plo 11:25/11:37

- Asociacion Sindrome STXBP1: Asoc. Sindrome STXBP1 - Entrevista al
"B} IRONMAN AUSTRIA's finisher José Hortigiiela y Nacho Fernandez....
Asoc. Sindrome STXBP1 - Entrevista a José Hortigliela y Nacho Fernandez en La Una vez finalizado el IRONMAN Austria y conseguido el reto solidario a favor de la
Jornadade LA 8 Avila #investigacion 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 2016-2020

. . 84
8. Presencia en medios



Memoria de Actividades 2016 2020

TELENOTICIES £

La sindrome STXBP1, la malaltia minoritaria de
I'Aran

2019

DIARIODELEON.ES
Las raras quieren ser visibles

El Hospital de Ledn estrena un programa para reducir el tiempo de...
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EL NORTE DE CASTILLA

Presencia en medios

Los compaieros
solidarios de Elsa
en Parquesol

El colegio Francisco Pino recauda con
una marcha fondos para los alumnos del
centro que padecen enfermedades raras

i VICTOR M. VELA

VALLADOLID. Olga Cuadrado en-
tré a Google en diciembre de 2015
con incertidumbre, una duda y un
punado de letras que le cosquillea-
ban en los dedos. STXBPL. Tecled en
el buscador como quien se pasea sin
rumbo por el teclado. STXBP1. Como
si fuera una errata, una contrasefia,
cinco letras y un nimero pulsados
alazar. Y después de darle a ‘enter’
se encontrd con un vacio enorme.
«Solo habia articulos en inglés. Ni
uno solo en espaiiol. Me senti de-

PSRRI o

taba en el parque. Peroa los 16 me-
€S N0S eMpezamos a preocupar por-
que no caminaba, porque no hacia
las cosas que le correspondian para
su edadn. Del pediatra acudieron al
centro base de La Rondilla, recibie-
ron atencion de neurélogos del Rio
Hortega, de médicos del hospital de
La Paz. Mas tarde del San Juan de
Dios en Barcelona. Varios médicos,
decenas de pruebas sin saber qué era
exactamente lo que padecia Elsa.
«Lo primero que nos dijeron era
que la nifia tenia temblores. Noso-

-~

Memoria de Actividades 2016 2020

| VALLADOLID | 9

José Manuel Gutiérrez y Olga Cuadrado, con su hija Elsa, en el colegio Francisco Pino. :: ropriGo siménez

Asociacion Sindrome

STEBP1

2019
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ACTOS DE REPRESENTACION

Ratificacidn socios de FEDER

Donativo Obra Social «la Caixa» para
crear nuestra pdgina web.

13/07/2017

Hoy la Obra Social «la Caixa» nos ha donado 2160 € para lo creaciéon de
nuestra nueva pdagina web, que nos permitird cumplir nuestros objetivos de

88
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ACTOS DE REPRESENTACION

018

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

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

Regatero Garcia #ApoyoSintaxina #STXBP1 #Asociacionismo

#SomosFeder #Asociacionismo #Juntos #EnfermedadesRaras

ENFERMEDADES-RARAS.ORG
Celebramos nuestra Asamblea autonémica en Cataluila
Conoce FEDER. Que son las Enfermedades Raras y como podemas...
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Asamblea local FEDER Valencia
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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 Espaiola de Enfermedades Raras en el Teatro Goya de
Madrid.

Ika nos cuenta como se desarrollé la jornada haciendo clic aqui
https://stxbp1l.es/la-asociacion-sindrome-stxbp1-asiste-al-.../... Ver mas
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Asociacion Sindrome

STEBP1

Asamblea General de Socios de la Federacion Espafiola de 2018
Enfermedades Raras. Hemos sido ratificados como SOCIOS DE PLENO
DE DERECHO.
Gracias Patricia Lebrero, socia y mama de Guille, por representarnos.
#ApoyoSintaxina
Mnsmd@m;
PIC*COLLAGE
92
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ACTOS DE REPRESENTACION

Entrega acreditaciéon Socios de Honor
Dr. Miquel Raspall, Dr. Alfons Macaya, Dra. Judith Arstrong, Dra. Elisenda Cortés

2018
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Entrega acreditaciéon Socios de Honor

José Hortiglela; Romina Moya

2019
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2019
(550, AsoOciacion Sindrome STXBP1 estd en Hospital Materno-
\ Infantil Vall D'hebron.
11 de diciembre de 2019 . Barcelona : §
Hoy estamos en el Hospital Gen. Univ. Vall d'Hebron informando acerca
del sindrome #STXBP1, con motivo de La Marato de TV3, dedicado a
las #EnfermedadesMinoritarias.
Federacién Espafiola de Enfermedades Raras ¢
Participa aquf https://www.ccma.cat/tv3/marato/
#MinoriesQueFanUnaMajoria #MinoriasQueHacenUnaMayoria
#ApoyoSintaxina #LamaratdTV3 #Solidaridad #Investigacion
1
Vall d'Hebron
Hospital
La Marato
96
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ACTOS DE REPRESENTACION

. s . . ’ . 2020
Declaracidn Institucional por el Dia Mundial de las Enfermedades
Raras en las Cortes de Castilla y Ledn
E&  CORTES DE
M=\ CASTILLA Y LEON
LAMENTO ~ ACTIVIDAD ~ RECURSOS de PARTICIPA ~ TRANSPAREN(

INFORMACION -~

Actividad > Noticias Institucionales
> Las Cortes se adhieren al Dia Mundial de las Enfermedades Raras con la lectura de una
declaracion institucional

Las Cortes se adhieren al Dia Mundial de
las Enfermedades Raras con la lectura de
una declaracion institucional
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Colaboraciones
Proyecto app-web

Se trata de una aplicacién que ayuda a las familias que tienen un nifio o
nina 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 comprension de la informacién y
documentacion dirigida a familias de nifios y niflas afectados por
#EnfermedaRaras

' 4Buees unaenfermedadiacal

El hilo conductor son 7 retos que invitan a las familias a superar algunas i
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 bdsico de términos médicos, e informacion de

Bihtes del diagndstics realmente no sabia lo que era una enfermedad

COI’\SGjOS, recursos y enlaces. mEctaria S gus &8 eierto que cuando tu hijo empieza a tener problemas

P W) o24rass B 0 Youlube 2

Asociacion Sindrome

STEBP1

2018
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Colaboraciones “Las enfermedades raras van al cole”

Hemos participado en el programa de sensibilizacién 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 poblacién infantil, situando a nifios y adultos
con estas enfermedades como parte de la sociedad, en igualdad de
derechos como cualquier otra persona.

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

| E2 P,
Haz un dibyjo para que FEDER se jo entregue a una nifia o un niflo que tiene una
enfermedad poco frecuente, y demuéstrales que contardn siempre con tu amistad.

< Moo

Asociacion Sindrome

STEBP1

2018

)
fe d r Las Enfermedades Raras van al cole

PP,

=

; Federite < Serzit

.’“ __a':._ :
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Colaboraciones

Francisco J. Esteban, Bidlogo Celular y Molecular de la Universidad de
Jaén, dara respuestas y hablara sobre Epilepsia Infantil y el Sindrome
#STXBP1, el 13 de Febrero en la Sala de Conferencias de Paleomagina
(Ayuntamiento de Bedmar y Garciez), con la colaboracion de Fundacion
Descubre.

El tema a tratar en este encuentro seran las enfermedades raras: por
qué son raras; como se producen; la dificultad en conseguir
tratamientos adecuados; y el impacto social que conllevan. Utilizaran
como ejemplo las epilepsias infantiles y hablaran de los tipos,
diagndstico y tratamiento, asi como de las asociaciones de enfermos y
familiares. En este sentido,se centrardn en el sindrome STXBP1y en las
actividades que |la asociacion espanola lleva a cabo para que se
conozca el sindrome y recaudar fondos para investigacién.

Gracias profesor Esteban por tu valiosa aportacién a la divulgacién y
conociemiento del sindrome STXBP1

r

Café-.. .
§%| ! iencia
O ¢Buscas respuestas? 2
Dw'v'nl:l'J?ﬂ de un COFC Yy d{f un Er‘cue."l"“)

con un cientitico y hallaras respuestas

th
it
"

Dia 7 o ios i830:

Beotriz Montes Berges Psicologe y

Dia 13. 1630

Francisco José Estebon Ruix, Biclogo
Celolar y Molegtor. (Deportgmento de
Biologia Experimentel Univarsided de
Jotn)  MNombre de lo Mesar Los
enfermedades roras (por qué son raras?

STXERL

Criminsloga (Departamenta de Pricalogia,
Universidad de Jagn) Nombre de lo Meso:
1Coma tener una relocion de pereja sona?

Dia 19t 1830

Roka  Tamd  Devesds
Ingeniera  de  Montes
(Direstora del® Porque
Natursl de Sierra Magine,
Junta de Andalocia), Nombre
de la Mewa La Gestidn del

Parque  MNatural gaSicrra
Mégina (Jaén)
| LD

Dia 27 (o: 130

Jos¢  Manuel Ramos Ruix
[Instituto de Astrobisica ’
de Andalucio.  1AA.CSIC,

Granada) Nombre de lu Mesa:
Verificacion:  explotar  cosas

como forma de vida para que

no exploten

DESOBRE 1

rpm—————

9
SALA DE CONFERENCIAS DE PALEOMAGINA

ENTRADA GRATUITA,
A 1
AE’iﬁ’A Los asistentes disfrutaran de una merienda junte M
con el encuentro con un investigador. o
oce

Asociacion Sindrome

STEBP1

2020
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Colaboraciones Calendario Solidario del Ampa cpco Cruz Roja Valencia. 2020

h Y h

Famics de Aceaids
de le Conweidad Valercians

/A\ ASOCI[ACION ESPANOLA
—— — DEL SINDROME DE
VaRA RiU 5\ WOLF-HIRSCHHORN

Organizador de Eventos & Catesing

03 Wxa oy
& | |

quetacid: Cristing Durdni Miguel A. Giner Bou lagrusestudiocom
i feed (

(OMg
‘\6

A @
FUNDAECIOG N \ /
: A0 AMBA Rett

Asociacién Espafiola
PRTOAT B | IT1 DA PN 64

1L VULCANO

— ~ \
S22 RISTORANTE PIZZERIA 4 | @6‘
\ixX\\u.*

ASOCIACIONMEF2C

. A

mumr@ﬁpﬁ.ﬁﬁ?uuwm |ummmnua) 'J?WW;D" P r{dm'%’;ap ML L S a0 0L
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Colaboraciones “Septiembre, Mes de Concienciacion STXBP1” 202

Leading the Charge For 8 Cure Leading ihe Charge For & Cure

“STiBP1 ST, A“§?§EP1 ST,

7
iSeptiembre es el mes de concienciacion del STXBP1! S a b I a s q u e eece

Preparate para todo lo relacionado con el STXBP1.

Este es el segundo afio que dedicamos todo el mes P. ;Qué es STXBP1?
de septiembre a los trastornos STXBP1, con continuas
comunicaciones y actividades. R. STXBP1 es un gen que participa en el

¢Por qué septiembre? Septiembre es el 9° mes y el desarrollo del cerebro y la sefializacién de

gen STXBP1 esta en el 9° cromosoma. neurotransmisores. También se conoce
: como Munc18-1. Los cambios en el gen
Unete durante todo el mes y trabajaremos juntos para STXBP1 (mutaciones) pueden provocar

crear mas conciencia sobre este raro trastorno

genético, mantenerte al dia con las Gltimas epilepsia, discapacidad intelectual,

investigaciones y unirte a la comunidad a través de retraso en el desarrollo, trastornos del
nuestro Evento Anual Move to Cure ... virtualmente. movimiento y otras dificultades.
STXBP1disorders.org STXBP1disorders.org
#STXBP1 #STXBP1
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Colaboraciones “Septiembre, Mes de Concienciacion STXBP1” 2020

A ST BP1 ST, | “sTEBP1 ST,

ading the Chavge Far a Cure A
\J \ ),’V‘_/‘\/\,-fv\/v\—
/

Sabias que...... ‘Sabias que......

Entre los pacientes con
D . epilepsia que se sometieron
Tasa de incidencia 1: 30.000 a pruebas genéticas, STXBP

es el 5° diagnostico genético
mas comun.

Lopez-Rivera, JA., et al. Un Catalogo de Nuevas

Estimaciones de Incidencia Trastornos del Symonds, J.D., Mctague, A. Epilepsia'y trastornos del
Neurodesarrollo Monogénicos Causados por desarrolio: secuenciacion de proxima generacion en
Variantes de Novo, Cerebro 143;1099-1105 (2020) la clinica. Revista Europea de Neurologia Pediatrica.
(2019)
STXBP1disorders.org
#STXBP1 STXBP1disorders.org

#STXBP1
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Colaboraciones “Proyecto Marketing Solidario” 2020

~—4 v = ﬁ

"Marcapaginas frente al sindrome STXBP1" en La Voz de Medina ¢ @ Ei’féﬁ,

Pl | PROYECTO DE MARKETING SOLIDARIO
tvoin @

Bt;a:vo kcrifpnrecfi‘naA !! Gracias ;?or la visibilidadﬁo»lildaridaz‘j -Z = “MARCAPAGINAS SOLIDARlo"
FFL LA

3

LAVOZDEMEDINADIGITAL.COM
Marcapaginas frente al sindrome STXBP1
P. De la Fuente.- Los alumnos de 1° de Actividades comerciales de F...

Proyecto realizado

por los alumnos de 1TAC

- dol CIEP Medina del Campo
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Colaboraciones

Libro "Rutes accessibles per Catalunya" escrito por una de
nuestras socias fundadoras Anna M Godia Canaleta, una guia
para que las personas con movilidad reducida y sus familias
puedan disfrutar de la naturaleza y la montafia .

Tal como indica la editorial, "la guia nace del espiritu de una
madre y un padre que no se rinden. Amantes de la naturaleza y
el excursionismo, el nacimiento de su hijo con una enfermedad
minoritaria y con una grave discapacidad no les ha hecho parar
de descubrir nuevos lugares. Con unas ganas inmensas de seguir
disfrutando de la naturaleza, aunque ahora con silla de ruedas,
se ha elaborado esta guia, una recopilacién de 20 itinerarios a
pie plano que nos transportan por diferentes espacios naturales
de gran belleza y biodiversidad, por diferentes puntos de
Cataluia.”

Con su compra se colabora con la Asociacion Sindrome STXBP1.

Guies familiars

Indrets i paisatges

20 EXCURSIONS PER A PERSONES .
AMB MOBILITAT REDUIDA

Rutes accessibles
per Catalunya

Anna M. Godia Canaleta

Asociacion Sindrome

STEBP1

2020
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IVI e rc h a n d i s i n g Asociacion Sindrome

#ApoyoSintaxina www.stxbpl.es

La encefalopatia STXBPI es una grave enfermecad neurckdgica
debids & una mutacidn en o gen STXBP! , siendo una de las

Mascota, por Cristina Duran,
ilustradora

rewase  pskometor  moderado-grave, aﬁm;tzas
de aprendizaje y trastomo de espectro autista,

;EQ&II e

Es fracuente la exstenca de trastornos del movimiento, induyendo
Inestablidad (ataxia), furcién muscular anomal (distonia), movimientos
involuntarios snormales {disquinesias) y befo tono muscuiar (hipotonia).

\/\/\(\S/Z:SME/FZ k) ;;(onmcmmac
060006

Rollups
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Merchandising

Desde la Asociacion
Sindrome STXBP],

Os deseamos
Feliz Navidad,

y Préspero

Ano 2018

info@stxbpl.es

Presentacién nueva equipacién CBS
Asociacion STXBP1 Carlet

19/01/2018

El pasado sdbado 13 de enero se presentd la nueva eguipacion del CBS
Asociacién STXBP1 Carlet en partido correspondiente a la jornada nimero 10
del grupo E de 2° Zonal de la FBCV, disputado en el pabellén municipal de
Carlet.

Asociacion Sindrome

STEBP1
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Merchandising

LOTERUA NAGONAL ooy Participacion Loteria de Navidad
i | 10218
SORTEO 102119 o 3 3 1 2 e
22:12:2000 | LOTERIA NACIONAL | "™
| El portador del presente recibo
juega la cantidad de CUATRO
N.'J 03312 Euros, en el numero arriba  Donatw
" indicado, para el sorteo que se | ".'.),),', $
“ " . || celebrard el dia 22 de diciembre
| de 2019 Lo
oescaitane 5
Donativo: 1,00 € | zunos
sonse |4 LOG TRES MeSes.

A
\

=~»\poy05|n!axu\nl

Particlpaciin Latarla de Mavidag

~ L 102/20 )
SORTEO 102120 SREOND2

2-12-200 b LOTERIA NACIONAL | ™
b 5 Tl portador ded presenie recibo jusgs |
1 4 || s cuntidad do CUATRO Eures, en
N.° 68002 A | el nimeto amiba indicado, para ol
7 sarico que se celebenes ¢ dla 22 de
dicierabre de 202

150¢ |l
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INVESTIGACION

analesdepediatria

2018:

e “Caracteristicas de las personas con el sindrome STXBP1 en Espaia: implicaciones para el :)
diagnostico” por Eva Murillo, Universidad Autonoma de Madrid, Facultad de Psicologia. NCBI
D
PublQed
2018/2019:

* “La Complejidad del genotipo/fenotipo/comorbodidad del STXBP1-E”, por Francisco Esteban, bidlogo e
investigador Universidad de Jaén.

2018/2019:

e Colaboracion: "Encefalopatia asociada a STXBP1: modelo metabolismo sinaptico. Estudio de
biomarcadores”, Hospital Sant Joan de Deu Barcelon, Equipo de Enfermedades Neurometabdlicas y
Sinaptopatias, investigadora principal Dra. A. Garcia-Cazorla
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2019/2022:

* Proyecto propio “Terapia Celular para el Sindrome STXBP1” por el Grupo N
de Terapia Celular en Neuropatologias, Departamento de Regeneracién vy ' :
Terapia Celular del CABIMER (Centro Andaluz de Biologia Molecular y (=
Medicina Regenerativa. Investigador principal, Dr. Manuel Alvarez-
Dolado. \

N

* Objetivo principal: Ensayar el transplante de progenitores | &
GABAérgicos neurales fetales derivados de la MGE en un modelo
murino defectivo para STXBP1 (incluye adquisicién y mantenimiento
de nuestra propia colonia de ratones), recopilarando la informacién
preclinica necesaria para analizar los beneficios de este terapia
celular y confirmar su posible aplicacién clinica en un future

Asociacion Sindrome

* Coste total: 128.000 € - Financiado 100% por la Asociacion Sindrome e ~ STgBP1
STXBP1 e

* Actualmente en la Fase ll, de 4 fases totales.
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2019/2020:

UJa

* Convenio de Colaboracion Universidad de Jaén —
Asociacion Sindrome STXBP1 — Dirigido por F.Esteban, cuyo
principal objetivo es “el establecimiento y desarrollo de

Universidad
de Jaén

relaciones académicas, culturales y cientificas entre ambas —— _
” TN ooy
partes”. . ,//{/,’;{1’3‘\3'5\ -
L — = K™ Earyintansio
« Documento por Isabel Trigo-Pérez y Francisco N s g
J.Esteban “Una breve introduccidn a la genética para ~—= /'"';‘E‘p gy
la interpretacion de mutaciones en STXBP1”, donde
se intenta proporcionar a las familias y su entorno Ey.%, :
conceptos para favorecer la comprensiéon de lo que es »Z*
el sindrome STXBP1 (desde un punto de vista el S
principalmente genético), sin tener necesariamente
conocimientos cientificos previos.
116

MEMORIA DE ACTIVIDADES 2016-2020

12. Investigacion



Memoria de Actividades 2016 2020
INVESTIGACION Ugivae;idad
UJa:=

2019/2020:

* Convenio de Colaboracion Universidad de Jaén — Asociacion
Sindrome STXBP1 — Dirigido por F.Esteban.

* Isabel Trigo-Pérez, graduada en Biologia, Trabajo Final
de Master del Master Biotecnologia y Biomedicina:
"Anadlisis de relacidon entre genotipo y fenotipo en la
encefalopatia infantile STXBP1” . Calificacion:
Sobresaliente

* Paula Gregorio Pablos, graduada en Farmacia, Trabajo
Final de Master del Master Biotecnologia y Biomedicina
"Genotipo y respuesta farmacoldgica en las
encefalopatias epilépticas infantiles y en el sindrome
STXBP1”. Calificacion: Sobresaliente.
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2019/2020:

e Convenio de Colaboracidon Universidad de Jaén — Asociacion Sindrome STXBP1 — Dirigido por F.Esteban.

* Resefias en Blog, por Isabel Trigo-Pérez y Francisco Esteban:
* "Diagnostico de Encefalopatias Epilépticas Infantiles Tempranas mediante un panel de genes”
* "El diagndstico genético ayuda a decidir el tratamiento mas adecuado y aporta informacion
sobre la historia natural de la epilepsia”
* “Diagnostico genético de la Encefalopatia Epiléptica de inicio temprano tipo brote supresion”,

GNAO1

STXBP1 STXBP1
X f,‘:\ ENSG00000173575
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