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Narol, Woj. podkarpacy,

Nasza cércia Zuzia przyszta na Swiat
w styczniu 2019 roku jako zdrowe dziecko. Gd
miata 17 miesiecy trafiliSmy do neurologa z
niepokojacymi objawami: niestabilnym chodem,
Sciskiem w raczkach, brakiem mowy i
ograniczonym jej rozumieniem oraz brakiem
gestu wskazywania palcem. Zlecone badanie
EEG wykazato wiele nieprawidtowosci - zapis byt
silnie napadowy, jednak ataki fizycznie nie
wystepowaty. Po postawionej diagnozie,
stwierdzajacej padaczke, zostato wiagczone
odpowiednie leczenie farmakologiczne, ktore jak
sie p6zniej okazato niewiele zmienito, poniewaz
nastepne EEG rowniez wyszto napadowo.

Roéwnoczesnie zaczeliSmy poszerzac i konsultowaé diagnoze oraz wiaczyliSmy intensywna
rehabilitacje corki. Zostaty zrobione podstawowe badania, rezonans magnetyczny, ktéry na
szczescie wyszedt prawidtowy. Zostaly powtérzone badania metaboliczne oraz zlecone
genetyczne. W grudniu 2021 roku po 8 miesigcach oczekiwan dowiedzieliSmy sie, co
dolega naszej Zuzi-mutacja spontaniczna SYNGAPL1. Nieuleczalna choroba genetyczna,
bardzo rzadka, powodujgca opéznienie w rozwoju psychoruchowym, intelektualnym i
autyzm, ktdrego cdrka nie ma stwierdzonego.

Zuzia jest wspaniatg dziewczynka, ktéra uwielbia zwierzeta, muzyke, taniec i basen.
Kazdego dnia obserwujemy z jaka determinacjg stara sie doréwna¢ swoim réwiesnikom.
Obecnie nie moéwi, stara sie wypowiada¢ pojedyncze stowa, ma problemy z motoryka
mata, a jej wzorce ruchowe nie sg do konca prawidtowe. Zuzia codziennie dojezdza na
zajecia z psychologiem, logopeda, pedagogiem, terapeutg integracji sensorycznej,
rehabilitantem. Jedynie dzigki tak intensywnej rehabilitacji mozemy poméc Naszej
céreczce w codziennym funkcjonowaniu.

Pelni nadziei w sercach prosimy Panstwa o pomoc! Czeka nas prawdziwa batalia o
sprawnosc¢ i samodzielno$¢ naszej Zuzi. Dla nas liczy sie kazdy gest!

Za kazde wsparcie bedziemy ogromnie wdzieczni.
Rodzice Zuzanny.
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