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Emilka przyszta na Swiat 29 pazdziernika
2018 roku jako zdrowe dziecko.
Otrzymata 10 punktéw w skali Apgar.
Juz w szpitalu zauwazytam u niej
problemy z napieciem mieSniowym,
szczegolnie w obrebie barkéw,
co potwierdzito sie w siodmym tygodniu
zycia u fizjoterapeuty.

Podczas rehabilitacji walczytySmy ze wzmozonym napigeciem miesniowym, ktére
w koncu ustgpito, ujawniajac wiotko$¢ i obnizone napigcie mie$ni oraz z asymetria,
z ktérej skutkami w postaci skoliozy zmagamy sie caly czas. Mimo regularnych
éwiczen i terapii rozwdj psychoruchowy cérki byt znacznie opdzniony.
RozpoczetySmy diagnostyke, jednak wszystkie wyniki badan byly prawidtowe.

Ostatecznie jedyng nadzieje na odnalezienie przyczyny deficytéw u coérki dawato
nierefundowane badanie genetyczne WES, ktdre zostato wykonane na jesien 2020
roku. Wyniki ujawnity uszkodzenie dwéch genéw: CHAMP1 oraz STXBPL.
Skutkuja one niepetnosprawnoscia intelektualng, przez ktéra prawdopodobnie
nigdy nie nadgoni réwiesnikéw oraz problemami ruchowymi.

Emilia staje od grudnia 2021 roku, jednak jeszcze nie chodzi. Mato rozumie i nie
moéwi, gaworzy. W grudniu 2022 roku zdiagnozowano u niej padaczke wynikajaca
z mutacji w genie STXBP1. Od czerwca 2023 roku ma zalecone okulary. Emilka
wymaga wsparcia wielu specjalistéw oraz wieloptaszczyznowej terapii.

Panstwa 1.5% podatku pozwoli nam na zakup niezbednego zaopatrzenia oraz
uczeszczanie na rehabilitacje. Za kazde wsparcie z serca dzigkuje!

Wdzieczna mama Emilki.
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