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36x3000 cumbres de Sierra
Nevada a favor de la Asociacion
Sindrome STXBP1

Para promover la investigacion en esta enfermedad rara,
dedicaremos a las 36 nifias y nifios con STXBP1 cumbres de mas
de 3000 metros en Sierra Nevada

RECAUDADO OBIJETIVO
9.007€  7900¢
DONATIVOS FALTAN
157 Finalizado

129%
A FAVOR DE

RETO LIDERADO POR

Francisco J. Esteban
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Ivan Samaniego

Antonio Garcia-Herrera,

ASOCIACION SINDROME
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= LARAZON

Andalucia

Rebautizar 36 picos de 3.000
metros por una buena causa

Montafieros escalan cumbres en Sierra Nevada por los nifos
con sindrome Stxbp1 y las rebautizan simbdlicamente con sus
nombres

LARAZON

Via VIVIR Jaény 7 TV Jaén - ALTA MONTANA Y SOLIDARIDAD I 36

4 Picos de 3.000 metros para hacer visible una enfermedad como la

N #STXBP1 que desde la UJA tiene la participacion de Francisco J. Esteban
y que nos relaté en #Vivireldeporte qué se esta haciendo por la
Asociacion para recaudar fondos para la investigacion. Ademas, el grupo
jiennense 'DRU' y su sello discogréfico 'New Label Records' nos han
cedido los derechos para utilizar las canciones en este reportaje. Todo
monta... Ver mas
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DIARIO DE VALLADOLID =

DIARIOVALLADOLID

Noticias v Deportes v Suplementos v Especiales Media v Participa v

Anuncios Google

[SVEES LNl . Por qué este anuncio? >

Hugo, Candela y Elsa no tienen comité
de expertos

«Lo que vive la sociedad este afio, el desconcierto y el miedo por una enfermedad desconocida, lo viven

de Candela.../ Alrededor de 150.000 personas padecen alguna enfermedad rara en Castillay Leén

nuestras familias toda la vida» / El afio perdido de Hugo, los siete sin diagndstico de Elsa y el cansancio infinito

Universidad
Internacional
de Valencia

Master Oficial en

Direcciony
Gestion de
Personas

4 ¥

O La salmantina Vanesa con su hijo Hugo, de poco més de dos afios, que tiene ONLINE
la enfermedad Osteogénesis imperfecta. | E.M.

@ Inférmate aqui

f v < [~
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ELSA, 7 ANOS SIN DIAGNOSTICO

Elsa es una nifia de Valladolid que tiene doce afios y estuvo siete sin que sus
padres supieran qué causaba sus problemas motores y de conducta.

Aunque el Sindrome STXBP1 no les sonaba de nada, ahora son una
especie de expertos -todo lo que se puede ser de una enfermedad de la que
apenas hay bibliografia ni estudios-. Cuando acudieron a un buscador de
internet, solo encontraron articulos en inglés dificiles de descifrar y les asalté la
pregunta 'iseremos solo nosotros?

Olga, la madre de esta pequefia vallisoletana, descubrié que no. A través de su
neurdlogo de Barcelona se juntaron siete familias del pais y formaron una
asociacién para que el que lo sufra «esté acompafiado, sepa dénde acudir y se le
pueda orientar». Ahora son 36.

«La enfermedad la descubrieron en 2008. Nos sentimos muy
solos. Los médicos, muy bien, pero por mucho que quieran no
saben», explica Olga.

La de Elsa es una «encefalopatia epiléptica y cursa con problemas de conducta,
crisis o picos epilépticos, problemas motores, temblores, retraso cognitivo...».
Pero cada caso es distinto. «Hay nifios que hablan y otros que no. Unos andan y
otros, no».

Olga describe la «incertidumbre» en términos parecidos a los que emplean
Vanesa y Cristina. Sus hijos padecen cada uno enfermedades que poco tienen
que ver entre si, pero que comparten ese apellido indeterminado de raro’.
«Convivimos con el qué nos vamos a encontrar en el futuro».

En esa convivencia llegé el coronavirus. «En sus doce afios ha sido la peor
época para la nifia. Para todo el mundo ha sido muy dificil, pero para un
nifio con dificultades cognitivas, que no te puede entender, resulta muy
frustrante. No comprende la razén de que le cortes todo lo que le gusta. Lo ha
llevado muy mal».

Explica Olga que su otro hijo, «que nacié hace tres afios, una vez que Elsa ya tenia
un diagndstico, entiende mejor que si no se puede salir, no se puede, pero ella,
que casi no se comunica, lo asume peor. No lo entiende», describe sobre «una
época muy complicada con la nifia».

Elsa pronuncia «alguna palabra suelta, se comunica con pictogramas», aunque
sus padres le entienden «muchas cosas» y cuando no esté a gusto, lo saben.
Una situacién repetida demasiadas veces desde que el coronavirus se lo puso un
poco mas dificil todavia.
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Asociacion Sindrome STXBP1 % se siente satisfecho(a).
Publicado por Alberto Regatero Garcia @ - 14 de abril de 2021 - Q

gh’ﬂ“ﬂ’ eee
Ayer celebramos la Conferencia Virtual del Dr. Alvarez Dolado, director del proyecto "Terapia
Celular para el Sindrome STXBP1", que se esta realizando en el Cabimer, con objeto de
presentar los resultados de las dos primeras fases de ejecucién (de 4).

La conferencia estaba reservada para socios y algunos invitados y colaboradores de nuestra
Asociacion. Por el momento, solo podemos avanzar que los primeros resultados, estan
siendo positivos.

Como os hemos comentado alguna vez, el objetivo principal es 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), recopilando la informacién preclinica necesaria para analizar los beneficios de este
terapia celular y confirmar su posible aplicacién clinica en un futuro.

() < Y también nos gusta siempre recordar, que el proyecto estd siendo financiado al 100%
por la Asociacion Sindrome STXBP1, con un coste total de aprox. 128.000 €. Y todo gracias
a las donaciones de los socios, particulares y empresas privadas, a los cuales les estamos
enormemente agradecidos y confiamos en que nos sigan apoyando a pesar de las
dificultades =2

(. DONATIVOS: https://stxbpl.es/donativo.php
#investigacion #STXBP1
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caniMmer >

Based Therapies for Neuropatholo ges

Manuel Alvarez Dolado

manuel.alvarez@cabimer.es
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migranodearena

FUNDACION

& ReTos #RunForSelén - 42 Km Por la
investigacion del Sindrome
STXBP1 en la Maraton de
Barcelona 2021

Quiero que mi carrera, mis entrenos y mi esfuerzo sirva para
recaudar fondos para la investigacion de la enfermedad minoritaria
STXBP1

RECAUDADO OBIJETIVO
2.000€
2.278€
DONATIVOS FALTAN
40 Finalizado
N4%

A FAVOR DE

A‘ “sTEBP1 ASOCIACION SINDROME

\ f~v STXBP1

RETO LIDERADO POR EVENTO CATEGORIA COMPARTE ESTE RETO

INVESTIGACION CIENTIFICA

Albert Zurich Maraté Barcelona 2021 DISCAPACIDAD INTELECTUAL 00 </>
Regatero (7/m/21)
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5-7 NOVIEMBRE 20 - g .

BURGOS . . _ . Y _ ASICUONIENEERMEDAL

Mas informacién en
www.stxbpl.es

SECRETARA DE ESTADO
DE SERVICIOS SOCIALES

DE SANIDAD, CONSUMO
¥ BIENESTAR SOCIAL _@ IMSERSO C re—
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Q_ Buscar CREA TU RETO ES* —

SUBASTA ONLINE por la

investigacion del Sindrome
STXBP1. Semana Solidaria

Mediolanum

Una subasta de arte para la investigacion de una extrafa
enfermedad que limita la mobilidad de los nifios.

RECAUDADO

DONATIVOS

159

5.698€

OBIJETIVO

3.000€

FALTAN
Finalizado

190%

A FAVOR DE

CATEGORIA

RETO LIDERADO POR EVENTO

David del 4* edicion 1a Solidaria INFANCIA
Amo Mediolanum
ENFERMEDADES RARAS
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Publicado: 25 Oct. 2021
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(“Srimes

Publicado por Alberto Regatero Garcia @ - 25 de noviembre de 2021 - @

De lleno en la fase Il del Proyecto de Terapia Celular para el Sindrome #STXBP1, visitamos
el Cabimer y a su investigador principal del CSIC Dr. Alvarez Dolado.

“Se estan cumpliendo las expectativas...” proximamente mas informaciéon © I 4

Al proyecto financiado al 100% por nuestra asociacion (aprox 140.000€) se une la beca de
la Fundacion Alicia Koplowitz de 45.000€, que permitird hacer pruebas adicionales,
transplantar en otras zonas y la contratacién de un nuevo investigador para realizar, entre
otras cosas, su tesis doctoral.

Enhorabuena a todo el equipo del laboratorio por los avances prometedores.

Gracias Francisco J. Esteban de la UNIVERSIDAD DE JAEN por tu trabajo desinteresado,
colaboracién y asesoramiento @, seguimos!!

Ricardo Murillo Ana Vargas Alberto Regatero Garcia
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24€/papeleta

e SR
Asoc.\auon S

LOTERIA NACIONAL

Asociacion Sindrome

SORTEO 102/21 < ¥ \ Py
22-12-2021 ] s LOTERIA NACIONAL é

g B L/ S Kl portador del presente recibo jucga By ~
NL 15 v L} 1a cantidad de CUATRO Buros, ¢n ¢ ¥l ST BP1
s 348 g nimero arriba indicado, para el sorteo 'v‘? )

que se celebrora el dia 22 dv;s g
diciembre de 2021 e

En unos dfas te puedes poner en contacto con la persona
que te la vendié para cobrarla y si prefieres donarlo a la
Asociacion rompes las papeletas y listo.

CADUCA A LOK TRES MESES Muchas gracias y enhorabuena

Tale partcpactn mis O enrwrdats wed e
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| &7 Asociacién Sindrome STXBP1

Informacion

© Introducir ubicacién

0 La encefalopatia STXBP1 es una grave enfermedad /'
neuroldgica debida a una mutacién en el gen STXBP1.

7 \J
0 ¢Por que ocurre esto? V4

Los genes son fragmentos de ADN que contienen las
instrucciones para formar una proteina. Se denominan
mutaciones a los cambios... Ver mas

|b A 1379 personas les gusta esto
1469 personas siguen esto

@ http://www.stxbp1.es/ /’

Promocionar sitio web

€, 930268248 P
@ Enviar mensaje ®

4 info@stxbpl.es P
@© cditar horario comerecial

B Organizacién sin dnimo de lucro /'
@ Asociacién Sindrome STXBP1 Va

Editar informacion

Fotos Ver todo

RN K|

Q
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#' Editar Hacer donacidn
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Il Congreso
SINDROME STXBP1
CosmoCaixa, Sala Agora

Barcelona e
saac Newt ona b
#ApoyoSintaxina SR ©

3 y4deJunio 2022

| “stiBP1
| MAarvrna—

% Fundacié "la Caixa"

Federacion Espafiola de Enfermedades Raras

2 dejunioalas 15:33 - Q

J¢Esta semana la Asociacién Sindrome STXBP1 organiza su Il Congreso en Barcelona
La cita permitird compartir testimonios en primera persona, pero también los ul... Ver
mas

244 26 -

Personas alcanzadas Interacciones Puntuacion de distribucion Promocionar una publicacién

O 12

3 veces compartida

[C) Me gusta (D Comentar /> Compartir
| Comenta como Asociacion Sindrome STXBP1 ©) ©
(7501 Asociacion Sindrome STXBP1

[/ wenn

Publicado por Alberto Regatero Garcia @ - 28 de mayo a las 9:42 - Q
Il Congreso
SINDROME STXBP1

J JORNADA 1 - VIERNES 3 DE JUNIO.

JORNADA 2 - SABADO 4 DE JUNIO

( 9:30h Presentacién y bienvenida 9:00h  Presentacién Jornada 2
- a

mabarn neacidant Arnriaridn Cindrama CTVED1 At Banatnrn menridanta Arariariin Cindvama CTVOD
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‘llfl!:tllg'lﬂm Q Search @ V @ O

StXb p1 Edit profile O

Asociacion Sindrome

STEB P1 255 posts 890 followers 48 following

Asociacion Sindrome STXBP1

Organizacion sin animo de lucro.

#EncefalopatiaEpileptica #RetrasoCognitivo #TrastornosDelMovimiento #TEA
info@stxbp1.es

#apoyosintaxina

#STXBP1

forms.gle/oJzjTNJADFZNKf6QA

Destacada

B POSTS ® VIDEOS [N SAVED 2] TAGGED

L ¥ Yy L4
I Congreso M&i
INDROME STXBP1

e || Congreso
gy e ndido
e — ST e Unbarco hu SINDROME STXBP1

Barcelona

Historla familar
Sonia Blanca, socia familar Asociacién Sindrome STXGP'
STXBP1: Experiencia clinica on of Hospital Vall 'Hebron

exdaguer Serveide Newrofsiologa linic. Dela mutacién s a linica
swersitariVall Shebron. Pf D Frandco ) Exteban Grpo de Somedina de Sater
Univeridad d Jaén UIA).

#ApoyoSintaxina

acaya. Seccid Newrologia Pedidtrica Hospital Universitar . -
ninstitut de RecercaVall ¢ Hebrén. T o

T130h Medicina de precisién en Dravet y otras encefalopat
y dol desarrollo

Dra.Susans Boronat. Directors de Pciatris.
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Asc. Sindrome STXBP1

1.132 Tuits

Asociacién Sindrome STXBP1. La mutacién en este gen cursa con retraso cognitivo y

motor, y suele presentar encefalopatia epiléptica. #ApoyoSintaxina

© Spain (& stxbpl.es Data en qué s'hi va unir: octubre de 2016

190 Seguint 416 Seguidors

Tuits Tuits i respostes

¥ Tuit fixat

STEBP1

Qué es el sindrome STXBP1?

Marco @
#ApoyoSintaxina #Divulgacion

Continguts

weer. Asc. Sindrome STXBP1 @stxbp1 - 6 de nov. de 2018

Encefalopatia
epiléptica precoz

Agradaments

Estrenamos este video ilustrativo para darnos a conocer mejor a través de

F Dravet
Ohtahara
West

Rett atipico
STXBP1

Q Cerca al Twitter

Il Cong
SINDROME §
Barcelo!
#ApoyoSinta)

|5

—.
; jHa toca
24€/pap¢

Potser t'agrada
stxbp1
@curestxbpt
John Oldenhof, PI
@john_oldenhof
Jévenes Epileptol
@SEEPJovenes

Mostra'n més
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