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Gtuchotazy, woj. opolskie

Piotrus urodzit sie 27 listopada 2019 r. jako
wezesniak z 35. tygodnia ciazy. Dwa miesiace
po jego przyjsciu na Swiat, okazato sie, ze ma
obnizone napiecie migsniowe. Kilka miesiecy
pozniej zdiagnozowano u niego catosciowe
zaburzenia rozwoju, zaburzenia integracji
sensorycznej, zaburzenia rozwoju
poznawczego, mowy i rozwoju spotecznego,
ptaskostopie oraz hipotrepsje, torbiel mézgu -
pajeczynowki, autyzm. Obciazony genami
PHKA1i TNK2.
Po wykonaniu badania WES okazato sig, ze nasz synek ma dwa warianty
hemizygotyczne w genie PHKAL, TNK2, sa to geny, ktdre sa powiazane z zaburzeniami
neurorozwojowym. Te geny nie s3 opisane w zadnej literaturze na catym $wiecie
Piotrus$ jest dzieckiem pierwszym u ktdrego powstaty te geny. Czekaja nas dalsze
kosztowne badania w tym kierunku.

Nasz synek jest pod stata opieka neurologa, genetyka, psychologa, terapeuty SI,
logopedy i neurologopedy. Korzysta takze z zaje¢ organizowanych dla niego w ramach
wczesnego wspomagania rozwoju. Mimo codziennej pracy, Piotrus nadal wykazuje
opdznienie w rozwoju.

Wiemy, ze dalsza rehabilitacja i wielokierunkowa terapia pozwola naszemu synkowi na
lepszy rozwoj. Dzigki Panstwa wsparciu bedzie mogt korzystac z zajec terapeutycznych,
wizyt u specjalistow oraz dalszej diagnozy choroby genetycznej.

Z catego serca prosimy Panstwa o wsparcie w walce o rozwoj naszego synka. Bardzo
chcieliby$my, aby nasz Piotru$ byt samodzielny i rozwijat sie tak samo, jak jego
réwiesnicy. Z Pafnstwa pomoca bedzie to mozliwe! Dzieki Pafnstwu nasz synek ma
szanse na lepszg przysztosc.

Dziekujemy za poswiecony czas i okazane serce!
Rodzice Piotrusia.
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