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Miejscowos¢: Lagiewniki Mate| Wojewodztwo: Slaskie
Poznaj historie naszej corki...
B Dzien dobry!

Mam na imie Nina. Urodzitam sj
Wtedy jeszcze nikt nie wiedzi
chora...

Kiedy bytam malutka bari
Rodzice niepokoili sie 0 mnie
napiecie miesniowe i rozwijata
réwiesnicy.

Czesto bywatam w szpitalach i miatam wykonywane wiele przer6znych badan, Ktori
mialy pokaza¢ co mi dolega. Nie bylo to jednak takie proste. Dopiero po
szczegbtowych badaniach genetycznych otrzymatam diagnoze.

To taka trudna nazwa... Encefalopatia rozwojowa i padaczkowa uwarunkowana
dwiema heterozygotycznymi mutacjami w genie UBAS. Niestety przez tg ultra rzadka,
chorobe mam wiele deficytow rozwojowych. Nie potrafie moéwi¢, chodzi¢ a nawet
sama siedzie¢, moje raczki nie chca mnie stuchac¢ a gtowa ciagle opada mi w dot,
musze bardzo sie skupic zeby jg unies¢. W codziennym funkcjonowaniu przeszkadzagss
mi tez padaczka oraz refluks.
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