ESCO Newsletter, marzo de 2025

iBienvenidos a la primera ediciéon del boletin del Consorcio Europeo
STXBP1 (ESCO)! Nos entusiasma conectar con ustedes y compartir
novedades sobre investigacion, eventos e historias de la comunidad. ESCO se
dedica a fomentar el conocimiento y mejorar la atencién a las personas con
sindrome STXBP1, y este boletin trimestral les mantendra informados sobre
nuestros ultimos avances, proximos eventos y formas de participar. Gracias por
formar parte de nuestro viaje; jesperamos trabajar juntos para marcar la
diferencia!l

Miembros de ESCO en Amberes, Bélgica, en la reunién inaugural en febrero de 2024.



Cémo empez6 todo

El Consorcio Europeo STXBP1 (ESCO) fue fundado en 2021 por el Prof.
Matthijs Verhage, de la Universidad Libre de Amsterdam y el Centro Médico
Universitario de Amsterdam (AUMC), y la Dra. Ganna Balagura, del Hospital
Gaslini de Génova. Junto con Andrea Soto Padilla, desarrolladora de negocios
en IAO/IXA Neuro, y Hannah Stamberger, neurdloga de adultos del Hospital
Universitario de Amberes, conforman la junta directiva de ESCO. Ademas,
ESCO cuenta con el apoyo de brillantes investigadores y profesionales

clinicos de toda Europa e Israel. Su vision fue crear una red colaborativa
dedicada a impulsar la investigacion y la preparacién para ensayos clinicos de
los trastornos relacionados con STXBP1 (STXBP1-RD), afecciones raras del
neurodesarrollo caracterizadas por retrasos en el desarrollo, discapacidades

intelectuales y epilepsia.

Un hito significativo para ESCO es el lanzamiento de un estudio paneuropeo a
gran escala sobre la historia natural de STXBP1-RD. El estudio, que comenzara
con 50 pacientes en sus ocho paises miembros (Paises Bajos, Espana,
Bélgica, Francia, Alemania, Dinamarca, Israel e Italia), busca reclutar
participantes de diversas edades, lo que permitira ofrecer una representaciéon
completa de la poblacion STXBP1 a lo largo de las diferentes etapas de la vida.

Gracias a estos esfuerzos conjuntos, ESCO continta avanzando en la

comprensién de la STXBP1-RD, con el objetivo de mejorar la vida de las
personas afectadas por estas enfermedades raras.
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En abril de 2025, el Consorcio Europeo de STXBP1 (ESCO) lanzara su Estudio
de Historia Natural (NHS, del inglés Natural History Study)[R(1] y un registro de
pacientes en multiples centros. Estas iniciativas son pasos clave para
comprender los trastornos relacionados con STXBP1 (STXBP1-RD) y en
preparacion para futuros ensayos clinicos. EI NHS comenzara con una fase piloto
de un afno de duracién, en la que participaran aproximadamente cinco pacientes
por pais de ESCO, con planes de ampliar la participacion en los afios siguientes.
Los profesionales sanitarios de las sedes de ESCO se pondran en contacto con
las familias para informarles sobre la inscripcion en el registro de pacientes y en
el NHS una vez que comience el estudio.

Estudio de Historia Natural de ESCO (NHS)

El NHS es un estudio de investigacion disefiado para monitorizar la progresion de
la STXBP1-RD a lo largo del tiempo, lo que ayudara a identificar los criterios de
valoracion y las medidas de resultados de los ensayos clinicos. Tras la visita
clinica inicial, los participantes tendran seguimiento cada tres meses.

Registro ESCO
El Registro ESCO es una plataforma en linea donde cuidadores y médicos

introducen informacion médica y del desarrollo sobre personas con STXBP1-RD.
El registro recopila datos tanto retrospectivos como prospectivos, con encuestas
de seguimiento cada 12 meses. Una vez otorgado el consentimiento, tanto el
cuidador como el profesional sanitario reciben un enlace para introducir los datos.

¢ Por qué participar?

Al unirse al NHS o al registro, las familias contribuyen a una investigacion vital
que mejora la comprensiéon de la STXBP1-RD y ayuda a definir futuros ensayos
clinicos. El objetivo final es proporcionar informacion valiosa sobre la progresion
de la STXBP1-RD y establecer datos de control externos para futuros ensayos
que evaluen posibles terapias modificadoras de la enfermedad.

[R(1]maybe to clarify why the short name doesnt match? idk may be
unnecessary

Mas informacion sobre el NHS de ESCO

Mas informacién sobre el Registro de ESCO

Vea este interesante video de STXBP1 Disorders (EE. UU.) sobre Estudios de
Historia Natural (en inglés).


https://stxbp1eu.org/esco-natural-history-study/
https://stxbp1eu.org/esco-patient-registry/

Familias STXBP1 de toda Europa se
unen para el Mes de las
Enfermedades Raras

Durante el Mes de las Enfermedades Raras de 2025, las organizaciones de
familias STXBP1 de toda Europa se unieron para concienciar y apoyar a quienes
viven con trastornos relacionados con STXBP1. Desde recaudaciones de fondos
impulsadas por la comunidad hasta campafias de concienciacion a gran escala,
sus esfuerzos tuvieron un impacto duradero.


https://www.youtube.com/watch?v=Wkf6jmwiAYI
https://www.youtube.com/watch?v=Wkf6jmwiAYI
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M Alemania: La Asociacion Alemana para STXBP1 se uni6 a la Carrera de
Enfermedades Raras 2025, la carrera en linea mas grande de Europa para

enfermedades raras. Bajo el lema "Correr te hace feliz", el evento reunié a
participantes de Alemania, Austria y Suiza para visibilizar los desafios que
enfrentan las personas con enfermedades raras.

= Espaiia: En Madrid, el puente de la Puerta de Las Rozas se iluminé de verde
para conmemorar el Dia de las Enfermedades Raras. Ademas, antes del partido
de futbol profesional del 2 de marzo entre el Leganés C.F. y el Getafe C.F., dos
nifios con enfermedades raras —uno con sindrome STXBP1 y otro con sindrome
de Duchenne— realizaron el saque de honor. Este reconocimiento se
retransmitié en directo por television y radio, lo que difundi6 la noticia en toda
Espana.

= Israel: La Asociacién Sonrisa Rara organiz6 una venta de tomates cherry con
una cosecha de invernadero completa donada por Seeds Technologies.
Voluntarios, junto con estudiantes de dos escuelas locales vendieron dos
toneladas de tomates cherry y cientos de kilogramos de pimientos, y todos los
ingresos se destinaron a la misién de la organizacion. Ademas, la joven
defensora Neomi continu6 con su entrafiable tradicion, liderando una venta de
reposteria y galletas (un proyecto que comenzo a los siete afios) para recaudar
fondos para la concienciacion y la investigacion sobre STXBP1.

mwPolonia: El 5 de marzo, Wiktor, representante polaco de STXBP1, impartio
una interesante conferencia sobre sinaptopatias, con especial atencion a
STXBP1y SYNGAP1. Entre sus asistentes se encontraban médicos y
estudiantes de medicina deseosos de ampliar sus conocimientos. Si bien Polonia



destaca en diversos campos de la medicina, las enfermedades raras siguen
siendo en gran medida desconocidas, incluso en la comunidad académica. Al
principio, muchos estudiantes creian que estas afecciones eran "ultrararas", algo
que solo necesitaban aprender para los examenes, no para la practica. Esta
sesién fue crucial para concienciar, fomentar la responsabilidad social y difundir
informacion vital sobre STXBP1.

Estas increibles iniciativas demuestran la dedicacion y la unidad de las familias
con STXBP1 en toda Europa, que trabajan juntas para concienciar, inspirar el
cambio y apoyar la investigacion. jESCO agradece profundamente estos

esfuerzos y la creciente fortaleza de nuestra comunidad! @

Cumbre Europea de STXBP1 2025 en
Heidelberg, Alemania

iNos complace invitarles a la 2.2 Cumbre Europea de STXBP1 y Mesa Redonda
de Investigacion en Heidelberg, Alemania!

El Dia de la Familia tendra lugar el sabado 11 de octubre de 2025 y damos una
calida bienvenida a todos los nifos y adultos con STXBP1, asi como a sus
padres, cuidadores y hermanos. Este dia les brindara la oportunidad de aprender
mas sobre STXBP1, participar en debates y conectar con otras familias,
investigadores y profesionales clinicos.

La inscripcion familiar esta abierta por orden de llegada. La participacion sera
gratuita. Para garantizar la participacion del mayor niumero posible de familias,



les rogamos que limiten el numero de asistentes por familia.

Puede encontrar mas informacién sobre la cumbre y el enlace de inscripcion
(disponible a partir del 24 de marzo de 2025) en stxbp1summit2025.eu.

iEsperamos un evento inspirador!
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