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,‘_a'\eWniki Mate, woj, é’Skie

Nina ma 6 lat. Cierpi
na ultrarzadka chorobe §
neurodegeneracyjna 4
spowodowang mutacja w genie
UBADS. Gen ten koduje enzym,
ktéry aktywuje biatko UFUM1, = 7
kluczowe dla prawidtowego ,
funkcjonowania komérek.

Mutacje w genie UBA5 powoduja postepujace pogorszenie funkcji mézgu,
encefalopatie padaczkowa i rozwojowa, ataksje moézdzkowo-rdzeniowa,
neuropatie wrodzong, uposledzenie funkcji motorycznych, opdznienie
rozwoju psychoruchowego, spastycznosc¢ konczyn oraz hipotonie osiowa.

Nina nie chodzi, nie siedzi samodzielnie, nie chwyta przedmiotow. Nie
potrafi mowi¢, jednak duzo rozumie. Na co dzien jest radosng
dziewczynka, ktéra zaraza usmiechem i pozytywna energia. Uczy sie
komunikacji alternatywnej oraz intensywnie cwiczy, aby uzyska¢ jak
najlepsza sprawnos¢. Pomimo ogromnego wysitku wktadanego
w rehabilitacje, u Niny nasila sie spastycznos$¢ konczyn, szczeg6lnie stop.

W przeciggu ostatniego roku przeszta dwa zabiegi ostrzykiwania toksyna
botulinowa oraz operacje wydtuzenia Sciegien Achillesa, aby zapobiec
trwatym przykurczom uniemozliwiajgcym wstanie na nogi. Jest pod statg
opieka wielu specjalistow i korzysta z licznych sprzetow ortopedycznych
oraz rehabilitacyjnych. Z mutacjg genu UBA5 zyje zaledwie ok. 40 osdb
na catym swiecie. Nina jest jedyna w Polsce.
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