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Krosno, WOj. Dodkarpackie

W pazdzierniku 2018 roku
powitaliSmy na Swiecie nasza

coreczke Kalinke. Przebieg ciazy byt

prawidtowy i nic nie wskazywato na
przyszte problemy zdrowotne.

Niestety, po urodzeniu zdiagnozowano u Kalinki ztozong wade serca, a kolejne
miesigce ujawnity dalsze komplikacje zdrowotne: obnizone napiecie migsniowe,
problemy z karmieniem, opdzniony rozwéj motoryczny i intelektualny oraz padaczke.
Dalsze badania genetyczne doprowadzity nas do diagnozy Zespotu Williamsa-Beurena
— rzadkiej choroby genetycznej spowodowanej mikrodelecjg w obrebie chromosomu 7.
W przypadku Kalinki choroba objawia sie m.in. cechami dysmorficznymi twarzy,
nadzastawkowym zwezeniem aorty, hiperkalcemia i nefrokalcynoza. To rzadkie
schorzenie wystepuje u 1 na 20-50 tys. dzieci. Pod koniec 2021 roku, dzieki Panstwa
wsparciu, wykonaliSmy kolejne badanie genetyczne, ktére we wrzesniu 2022 przyniosto
nam nowa, niepokojaca diagnoze — mutacje w genach SCN8A i ZEB2, wskazujgce na
ciezkg encefalopatie, bedaca przyczyng napadéw padaczkowych. W Instytucie Matki
i Dziecka w Warszawie wdrozono dodatkowe leczenie, lecz przebieg tej choroby
pozostaje nieprzewidywalny. Dzieki wsparciu darczyncéw wykonailiSmy badanie WES
w Klinice Genetyki Warszawskiego Uniwersytetu Medycznego, ktére ujawnito u Kalinki
kolejng diagnoze: Neuropatie Labera, zwiazang z mutacjg w genie DNAJC30. Obecnie
jesteSmy pod opieka profesora specjalizujgcego sie w tej chorobie oraz poradni
genetycznej Genesis w Poznaniu, aby wdrozy¢ leczenie i zapobiec utracie wzroku
u naszej coreczki. Fundusze, ktére uda sie zgromadzi¢, pozwolg nam pokry¢ koszty
dalszej diagnostyki, lekéw, wizyt lekarskich oraz potrzebnych sprzetow
rehabilitacyjnych i ortopedycznych. Panstwa pomoc umozliwi takze rozszerzenie
dziatan rehabilitacyjnych i terapeutycznych, ktére sg kluczowe dla rozwoju Kalinki.
Panstwa wsparcie daje nam nadzieje na lepsze jutro dla naszej coreczki.
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