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Zuzia przyszta na swiat jako nasza 3 céreczka, urodzita sie w terminie, osiagaj ymalna ilos¢ punktéw w
skali Apgar - nic nie wskazywato na to, ze jej rozwdj bedzie praW|e w pekni zaburzony Rozpoczeta
diagnostyka, szereg podjetych obserwacji, badan i k Itacji ykazaly deficyt wzroku w
pierwszych 3,5miesiacach zycia Zuzanki. Kolejne miesiace przynoslly coraz to nowe rozpoznanla i zaburzenia.
Po serii wykonanych badan i diagnoz wiemy, ze Zuzia jest dzieckiem z Scig sprzezona: wzroku,
ruchu i intelek Wykonane k WES Trio przyniosto nam w kW|etmu 2023 roku rozpoznanie genetyczne:
MRD typu 58 czyli niepet lektualna typu 58 (heterozygotyczny wariant patogenny SET
c.128_131 del de novo) Mutac]e w genie SET wystepuja niezwykle rzadko. Na ten moment jest 7 opisanych w

li ze lycznej przypadkéw, w tym 2 (z Zuzia!) w Polsce.

potem (okreslony wyglad zny,
'ua, obnizone napieci iesnis i wiotkosé 6w, zez
K go, opoz i zaburzenia rozwoju mowy, padaczka, niskorostos¢,
problemy ze snem, zaparcia jelit, nadwrazliwosé¢ na diwieki i dotyk, swi: et, zaburzenia Si, brak
samodzielnosci, refluks oraz ADHD). Poza tym wszystklm u Zu1| wystepu]q choroby wspétistniejace (nie
wchodzace w sklad zespolu genetycznego): k osrodk , zaburzenia widzenia
przestrzennego i glebi, zdiagnozowana w 2021 roku rozwojowa (powstata mledzy 21 a 26 tygodniem ciazy) wada
OUN pod postacia pogrubionej kory mézgowej w zakrecie prehipokampa (odp izialna za zdolnos¢ uczenia
sie i pamieé swieia).
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ystapienie licznych objawé i ych z tym

lie rozwoju motory
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NIE MA LECZENIA, KTORE MOGLOBY WYLECZYC zespSt MRD 58. Leczenie ma na celu jak najlepsze nauczenie
dzieck d: sobie z k i tego oraz jak

p Y pecj ycznej statej terapii, rehabilitacji oraz zap iajac wiel jali: 3 opieke

jley y lie jego rozwoju przy

Nie jestesmy w stanie zapewni¢ Zuzance rehabilitacji i zaje¢ terapeutycznych w takim wymiarze jakiego
potrzebuje. Udziat w systematycznych turnusach rehabilitacyjnych, ktorych koszt siega co najmniej kilku tysiecy
ztotych rocznie, jest poza naszym zasiegiem finansowym. Mamy swi ie yczny udziat Zuzanny
w turnusach jest jedna z niezbednych form wsparcia rozwoju cérki, podobnie jak udzlal w melospec;allstyczne]
terapii, Zuzia wymaga takie statej pracy terapeutycznej w domu - musi byé¢ w
pomoce dydaktyczne i terapeutyczne utatwiajace nam ta forme wsparcia.
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Goraco prosimy Paristwa o wsparcie - kazdy Paristwa gest realnie przyczyni sie do poprawy zdrowia i
sprawnosci naszej ki - juz teraz z catego serca dziekujemy za pomoc.

Rodzice Zuzanny - Katarzyna i Radostaw Kapias

Zachecamy do udziatu w licytacjach na rzecz Zuzanki na Facebooku:

https://www.facebook.com/groups/3242390116030975

Zaobserwuj Funpage Zuzi na Facebooku:
https://www.facebook.com/.php?id=100078988752800
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Jovackat w poz. 150, wyrazi 200 nia przekazanie OPP swcledo mria,razwika | ackes w2 fomach o i 2 poz o W s 151 mobs
ta¢ dodatkowe inform: sce kontakt 2 podatnikiem

podat dodatkowe informacie. np. utatwiajace kontakt z podatnikiem (telefon, e-m:
‘ Rt 5-""2264 ZUZANNA KAPIAS

T80 Wyratam 29008
Q

TT. Informacje Godatiowe

Miejscowosé: Chybie
Wojewddztwo: $laskie




