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El Síndrome STXBP1 - Definición

• Grave enfermedad neurológica debida a una mutación en 
gen STXBP1.

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

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

• Frecuente la existencia de trastornos del movimiento: 
ataxia, distonía, disquinesias e hipotonía.

• Se han reportado casos de pacientes con mutaciones en 
STXBP1 que no sufren epilepsia.

El Síndrome STXBP1 (encefalopatía STXBP1 / trastornos del STXBP1):
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El Síndrome STXBP1 La enfermedad - ¿Por qué ocurre?
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El Síndrome STXBP1 - ¿Puede ocurrir de nuevo?
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El Síndrome STXBP1 - ¿Puede ser curado?
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2. La Asociación Síndrome STXBP1
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Quienes somos / Resumen

• Fundada en octubre 2016 por 6 familias afectadas.

• A día de hoy, representa a 33 casos diagnosticados en España
(de un total de 41 casos diagnosticados contactados)

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

• Formada por 327 socios e integrada en la Federación Española 
de Enfermedades Raras (FEDER)

• Necesidad vital de desarrollar los siguientes OBJETIVOS:

La Asociación Síndrome STXBP1:

Visibilidad Apoyo a las familias Investigación Formación profesionales
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Quienes somos - Objetivos
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Quienes somos

• Elaboración Estatutos Fundacionales

• Definición nombre, logo, anagrama. Registrados.

• Inicio inscripción registral, NIF, apertura cuenta bancaria 

Reunión fundacional, Madrid 8 de octubre de 2016:
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Quienes somos

Junta Directiva:

Albert Regatero Presidente

Pilar Santamaría Secretaria

Olga Cuadrado Vicepresidenta

Javier Tolosa Tesorero

Ricardo Murillo Vocal
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Quienes somos: Nuestros niños (1/3)

JULITO 19 ELSA 12 SELÈN 6 ARAN 6 ÁLEX 6 ANAÏS 19

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

CARLA 7 JAVIER 8 IRENE 12 ADRIÁN 12

ASIER 7 CRUZ LANDER 11 ADRIÁN 15 ANDRES 3

CARLOTA 12

ASIER 1
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Quienes somos: Nuestros niños (3/3)

CARLOS 15 NANDO 15

+9
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3. Comunicación
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Comunicación / Redes Sociales - Facebook

• 1.781 seguidores.
• Mas de 300 publicaciones
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Memoria de Actividades 2016 2020

Comunicación / Redes Sociales - Instagram

• 512 seguidores.
• 227 publicaciones.
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Comunicación / Redes Sociales - Twitter

• 382 seguidores.
• Más de 300 publicaciones.
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Comunicación / Redes Sociales - Youtube

• 121 suscriptores.
• 33 videos subidos.
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Comunicación / Videos
Video Doodle – Explicación didáctica enfermedad.

• Edición Castellano.
• Edición Inglés.
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Comunicación / Videos
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Comunicación / Folleto – Edición 2017 (digital y papel)
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Comunicación / Folleto – Nuevo diseño 2018 (digital y papel)

• También Edición Inglés (digital y papel)
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Comunicación / Web

1ª Versión
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Comunicación / Web
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Comunicación / Software online propio de gestión
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COMUNICACIÓN

Generación información / traducciones 2017
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COMUNICACIÓN

Generación información / contenidos 2017
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COMUNICACIÓN

Generación información / contenidos 2017
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COMUNICACIÓN

Generación información / contenidos 2018

Por Mitsuru Nagata y Maika BonichePor S.
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4. Organización Congresos y Jornadas STXBP1
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Organización Congresos y Jornadas STXBP1

Jornadas Científicas 2017
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I CONGRESO SÍNDROME STXBP1

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
2017
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I CONGRESO SÍNDROME STXBP1
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2017
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I CONGRESO SÍNDROME STXBP1

GALERIA DE MOMENTOS
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I CONGRESO SÍNDROME STXBP1

Videos: Edición y promoción internacional.

Más de 8 horas de grabación, subtitulado en Inglés
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I JORNADAS SÍNDROME STXBP1

2018Organización, coordinación y desarrollo
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I JORNADAS SÍNDROME STXBP1

2018GALERIA DE MOMENTOS
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II JORNADAS SÍNDROME STXBP1

 
P R O G R A M A 
 
9’30h Acreditaciones - Acogida niños/as (Servicio de cuidadores *) 
 
9’45h Presentación / La Asociación Síndrome STXBP1: Resumen de Actividades. 

Albert Regatero, presidente Asociación Síndrome STXBP1. 
 
10’00h Historia familiar - Tamara Figueirido 
 
10’10h Historia familiar - Mayte Ruberte & Juan Manuel Pérez 
 
10,20h Investigación y avances científicos en el Síndrome STXBP1 

Francisco Esteban, Biólogo, Universidad de Jaén.  
 
11’00h  Historia familiar - Fernando Santamaría & Ana Milena 
 
11’10h   Break / Café 
 
11’30h Proyectos científicos apoyados por la Asociación Síndrome STXBP1 en España  

Francisco Esteban, Biólogo, Universidad de Jaén (UJA).  
Isabel Trigo, Graduada en Biología y estudiante de Máster en Biotecnología y Biomedicina de la UJA. 

 
12’00h  Colaboración Asociación Síndrome STXBP1 en Investigación del Hospital Sant Joan de Déu BCN 

Julio Ángel Martínez, vicepresidente Asociación Síndrome STXBP1. 
 
12’10h  Fisioterapia pediátrica: abordaje e intervención 

Isabel Muñoz, fisioterapeuta pediátrica. 
 
13’00h  Claves para cuidar los lazos familiares y la crianza de nuestros hijos. 
  Laura Reguera Carretero, Psicóloga  
 
13’50h  Break / Comida 
 
15’30h  Historia familiar – Nuria Bercebal & Juan Luis García. 
 
15’40h  Duelo: camino a la aceptación a través de la gestión de emociones.  

Gonzalo Bermejo, Coaching para familias, padre niña con Synga1, Presidente Asociación Syngap1 España. 
 

16’30h  Bases de datos y registros STXBP1. 
Albert Regatero, presidente Asociación Síndrome STXBP1 

 
16’40h  Mesa redonda familias: Necesidades, propuestas, resolución de dudas. 
 
17’30h  Actividad conjunta familias y niños: Animación Infantil PINGU POLLUELO. 1’15h 
 
 

(*) Los niños estarán 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 niños:  10’00h Taller de Juegos Musicales, por Luisa Dapena Álvarez, musicoterapeuta; 
12’20h Taller Estimulación Artística, por Asociación Berbiquí – Arte, Diversidad e Inclusión; 16’00h Sesión de Cine 
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III JORNADAS SÍNDROME STXBP1

2020

CANCELADO POR CORONAVIRUS
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III JORNADAS SÍNDROME STXBP1

2020
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5. Participación Congresos Científicos
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Participación Congresos Científicos
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2018
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Participación Congresos Científicos
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CONGRESO STXBP1 – Investigadores y Familia / Philadelphia USA
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2019

Participación Congresos Científicos
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6. Eventos. Captación de Fondos
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Eventos / Captación de fondos 2017
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Eventos / Captación de fondos 2018
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Eventos / Captación de fondos 2019
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Eventos / Captación de fondos

Unión Extremeña Rubí

Rada de Haro (Cuenca)

2017
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Eventos / Captación de fondos 2018
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Eventos / Captación de fondos 2018

55
MEMORIA DE ACTIVIDADES 2016-2020 6. Eventos. Captación de Fondos



Memoria de Actividades 2016 2020

Eventos / Captación de fondos 2018
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Eventos / Captación de fondos 2018
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Eventos / Captación de fondos 2018
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Eventos / Captación de fondos 2018
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Eventos / Captación de fondos 2018
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Eventos / Captación de fondos 2019
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Eventos / Captación de fondos 2019
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Eventos / Captación de fondos 2019
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Eventos / Captación de fondos 2019
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Eventos / Captación de fondos 2019

65
MEMORIA DE ACTIVIDADES 2016-2020 6. Eventos. Captación de Fondos

I.E.S. “Ribera del Duero” – I.E.S. Roa

AMPA El Gargot
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Eventos / Captación de fondos 2019
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TAPONES SOLIDARIOS 

Asociación STXBP1 
  

 

 

 

RECOGIENDO 7APONES, BO7ELLASþ,  

NOS AYUDAS CON LA SYNTAXINA 
(Enfermedad rara infantil)  

øMXFKDV JUDFLDV SRU WX colaboraciónù 
 Información: 

 info@stxbp1.es 

 http://www.stxbp1.es/  

 652062668 
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7. Solidaridad y Deporte. Captación de Fondos
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Solidaridad y Deporte - Captación de fondos 2017
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Solidaridad y Deporte - Captación de fondos 2018
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Solidaridad y Deporte - Captación de fondos 2019
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Solidaridad y Deporte - Captación de fondos 2018

½ maratón Madrid
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Solidaridad y Deporte - Captación de fondos 2018
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Solidaridad y Deporte - Captación de fondos 2018
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Solidaridad y Deporte - Captación de fondos 2019
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Solidaridad y Deporte - Captación de fondos 2020
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Solidaridad y Deporte - Captación de fondos 2020

462 participantes – 5.115 €

76
MEMORIA DE ACTIVIDADES 2016-2020 7. Solidaridad y Deporte. Captación de Fondos



Memoria de Actividades 2016 2020 

8. Presencia en medios

77
MEMORIA DE ACTIVIDADES 2016-2020 8. Presencia en medios



Memoria de Actividades 2016 2020

Presencia en medios

Radio Arenys de Munt

2017
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Presencia en medios

Diario de Ávila

La Razón

2017
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2018
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Presencia en medios
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2018
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Presencia en medios
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2018
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Presencia en medios
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2018
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Presencia en medios
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Presencia en medios
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2019
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ACTOS DE REPRESENTACIÓN

88

2017
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Ratificación socios de FEDER



ACTOS DE REPRESENTACIÓN
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2018
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ACTOS DE REPRESENTACIÓN

Asamblea local FEDER Valencia
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2018
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ACTOS DE REPRESENTACIÓN
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ACTOS DE REPRESENTACIÓN

2018
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ACTOS DE REPRESENTACIÓN

2019

93
MEMORIA DE ACTIVIDADES 2016-2020 9. Actos de Representación



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

ACTOS DE REPRESENTACIÓN

Entrega acreditación Socios de Honor 2018
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José Hortigüela; Romina Moya

ACTOS DE REPRESENTACIÓN

Entrega acreditación Socios de Honor 2019
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ACTOS DE REPRESENTACIÓN

2019
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ACTOS DE REPRESENTACIÓN

Declaración Institucional por el Día Mundial de las Enfermedades
Raras en las Cortes de Castilla y León

2020
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Colaboraciones
Proyecto app-web

2018
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Colaboraciones “Las enfermedades raras van al cole” 2018
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Colaboraciones 2020
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Colaboraciones Calendario Solidario del Ampa Cpco Cruz Roja Valencia. 2020
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Colaboraciones “Septiembre, Mes de Concienciación STXBP1” 2020
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Colaboraciones “Septiembre, Mes de Concienciación STXBP1” 2020
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Colaboraciones “Proyecto Marketing Solidario” 2020
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Colaboraciones 2020

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

• Tal como indica la editorial, "la guía nace del espíritu 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 guía, una recopilación de 20 itinerarios a 
pie plano que nos transportan por diferentes espacios naturales 
de gran belleza y biodiversidad, por diferentes puntos de 
Cataluña.” 

• Con su compra se colabora con la Asociación Síndrome STXBP1.
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11. Merchandising
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Merchandising

Pulseras

Camisetas
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Merchandising

Mascota, por Cristina Durán, 
ilustradora

109

Rollups
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Merchandising
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Merchandising
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Merchandising
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2018/2019: 

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

INVESTIGACIÓN

2018/2019: 

• Colaboración: ”Encefalopatía asociada a STXBP1: modelo metabolismo sináptico. Estudio de 
biomarcadores”, Hospital Sant Joan de Deu Barcelon, Equipo de Enfermedades Neurometabólicas y 
Sinaptopatías, investigadora principal Dra. A. García-Cazorla 

2018: 

• “Características de las personas con el síndrome STXBP1 en España: implicaciones para el 
diagnóstico” por Eva Murillo, Universidad Autónoma de Madrid, Facultad de Psicología.
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INVESTIGACIÓN

2019/2022: 

• Proyecto propio “Terapia Celular para el Síndrome STXBP1” por el Grupo
de Terapia Celular en Neuropatologías, Departamento de Regeneración y
Terapia Celular del CABIMER (Centro Andaluz de Biología Molecular y
Medicina Regenerativa. Investigador principal, Dr. Manuel Álvarez-
Dolado.

• Objetivo principal: Ensayar el transplante de progenitores
GABAérgicos neurales fetales derivados de la MGE en un modelo
murino defectivo para STXBP1 (incluye adquisición y mantenimiento
de nuestra propia colonia de ratones), recopilarando la información
preclínica necesaria para analizar los beneficios de este terapia
celular y confirmar su posible aplicación clínica en un future

• Coste total: 128.000 € - Financiado 100% por la Asociación Síndrome
STXBP1

• Actualmente en la Fase II, de 4 fases totales.
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INVESTIGACIÓN

2019/2020: 

• Convenio de Colaboración Universidad de Jaén –
Asociación Síndrome STXBP1 – Dirigido por F.Esteban, cuyo
principal objetivo es “el establecimiento y desarrollo de 
relaciones académicas, culturales y científicas entre ambas 
partes”. 

• Documento por Isabel Trigo-Pérez y Francisco 
J.Esteban “Una breve introducción a la genética para 
la interpretación de mutaciones en STXBP1”, donde
se intenta proporcionar a las famílias y su entorno
conceptos para favorecer la comprensión de lo que es 
el síndrome STXBP1 (desde un punto de vista 
principalmente genético), sin tener necesariamente
conocimientos científicos previos. 
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INVESTIGACIÓN

2019/2020: 

• Convenio de Colaboración Universidad de Jaén – Asociación 
Síndrome STXBP1 – Dirigido por F.Esteban.

• Isabel Trigo-Pérez, graduada en Biología, Trabajo Final 
de Master del Máster Biotecnología y Biomedicina: 
”Análisis de relación entre genotipo y fenotipo en la 
encefalopatía infantile STXBP1” . Calificación: 
Sobresaliente

• Paula Gregorio Pablos, graduada en Farmacia, Trabajo
Final de Master del Máster Biotecnología y Biomedicina
"Genotipo y respuesta farmacológica en las 
encefalopatías epilépticas infantiles y en el síndrome
STXBP1”. Calificación: Sobresaliente.

Memoria de Actividades 2016 2020 

117
MEMORIA DE ACTIVIDADES 2016-2020 12. Investigación



INVESTIGACIÓN

2019/2020: 

• Convenio de Colaboración Universidad de Jaén – Asociación Síndrome STXBP1 – Dirigido por F.Esteban.

• Reseñas en Blog, por Isabel Trigo-Pérez y Francisco Esteban:
• "Diagnóstico de Encefalopatías Epilépticas Infantiles Tempranas mediante un panel de genes”
• "El diagnóstico genético ayuda a decidir el tratamiento más adecuado y aporta información

sobre la historia natural de la epilepsia”
• “Diagnóstico genético de la Encefalopatía Epiléptica de inicio temprano tipo brote supresión”,
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www.stxbp1.es/blog
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#ApoyoSintaxina www.stxbp1.es

GRACIAS!!
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