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Zuzia przyszta na $wiat jako nasza trzecia
corka, urodzita sie w terminie z maksymalna
iloScia punktéw w skali Apgar. W ciagu
pierwszych 3,5 miesigca zycia
zdiagnozowano u niej deficyt wzroku, a
dalsza diaghostyka ujawnita kolejne
problemy. Obecnie, w wieku 5 lat, Zuzia
zmaga sie z niepetnosprawnoscia
sprzezona: wzroku, ruchu i intelektu.
Badanie WES Trio w 2023 roku wykazato
rzadka mutacje SET (MRD typu 58) —
chorobe wystepujaca zaledwie u 8 oséb na

Swiecie, w tym 3 w Polsce.

Choroba objawia sie licznymi trudnosciami, ktére codziennie towarzysza Zuzi. Ma
charakterystyczne cechy dysmorficzne, klatke piersiowg o ksztatcie lejkowatym,
obnizone napiecie migsniowe, koslawos¢ kolan i stép oraz wiotko$¢ stawéw. Zmaga sie
z korowymi zaburzeniami widzenia (CVI), zezem, opdznionym rozwojem ruchowym i
mowy, padaczka oraz niskorostoscig (kartowatos¢). Problemy ze snem, zaburzenia
sensoryczne oraz zaparcia dodatkowo wptywajg na jej codzienne funkcjonowanie, a
brak samodzielnosci w ubieraniu i czynnosciach fizjologicznych oznacza, ze wymaga
statej opieki. Dodatkowo stwierdzono u niej zaburzenia widzenia przestrzennego i gtebi
oraz wade OUN - pogrubienie kory w zakrecie prehipokampa, odpowiedzialnej za
pamie¢ Swiezg i zdolnos$¢ uczenia sie. W przysztosci moga pojawic sie réwniez refluks i
ADHD.

MRD 58 nie mozna wyleczy¢ — leczenie ma na celu wspieranie Zuzi w radzeniu sobie z
chorobg. Konieczna jest intensywna, wielospecjalistyczna terapia, rehabilitacja oraz
sprzet rehabilitacyjny. Codzienne ¢wiczenia pomagaja Zuzi powoli osiggaé nowe
umiejetnosci i krok po kroku dogania¢ rowiesnikéw. Potrzebujemy wsparcia, aby
zapewnic jej terapie, turnusy rehabilitacyjne i specjalistyczne pomoce.

Rodzice Zuzanny — Katarzyna i Radostaw Kapias

Licytacje na rzecz Zuzanki na Facebooku:
https://www.facebook.com/gr oups/3242390116030975

Funpage Zuzi na Facebooku:
https://www.facebook.com/.php?id=100078988752800

pod numer 75142

Koszt SMS 6,15 zt brutto (w tym VAT).
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