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Poznaj historie naszej corki...

Agatka przyszta na $wiat w lutym 2019 roku.
niemowlecy byt zwigzany z czestym drzeniem, ko
oraz dolnych, a jej rozwdj psychoruc
op6zniony — cérka swoje pierwsze krokifg

miesiecy. Ze wzgledu na chwiejny krok i ¢
zostata objeta wielospecjalistyczna op
wiotko$¢ miesni, drzenie konczyn,
nieskoordynowane ruchy i podejrzenie
moja coéreczka wymaga nie tylko d3
diagnostyki, ale przede wszystkim

rehabilitacji, ktéra jest jedyna forma walki o

wykluczenia lub zdiagnozowania r6znych rodzajéw choréb neurologicznych z to
ataksjg: SCA 1,2, FXTAS. W wyniku przeprowadzonych badar technika NGS180 w kierunku
choréb neurodegeneracyjnych wykryto warianty genéw o niepewnym znaczeniu klinicznym,
przez co konieczne jest rozszerzenie diagnostyki. Ponadto céreczka pozostaje pod statg
kontrola onkologiczna, genetyczng, neurologiczng, okulistyczng i endokrynologiczna.
Intensywna rehabilitacja i wielopoziomowa terapia to obecnie jedyna szansa Agatki na
niwelowanie jej trudnosci w poruszaniu sie, objawéw choroby stale towarzyszacych cérce w
jej codziennym funkcjonowaniu, ktére sa niebezpieczne ze wzgledu na trudnos¢ w
utrzymywaniu réwnowagi.

Nadal trwajg badania genetyczne WES. Na obecnym etapie niepetnego WE
(sekencjonowanie caloeksemowe) wykryto warianty patogenne odpowiedzialne za nied
iot) nldazy oraz wykryto zespél mnoglch wad wrodzonych hlpotonla drgawkl Pol

Dzigkuje za okazane wsparcie!
Mama Agatki
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