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Poznaj historie naszej corki...

Przychodzac na Swiat we wrzes$niu 2 2
wywrdcita nasze zycie do géry no
po porodzie, nie zdradzita nawet
nasza corka bedzie musiata sig

od przyjscia Klary na $§
pierwszego ataku choroby, na
epizodem prezen z sinica. Byj
nasz $wiat zamart, a bada
padaczke o nieznanej etiologi
obnizone napigcie miesniowe
(ubytek przegrody miedzyprzedsion ‘25

Mimo obstawienia cérki lekami napady wystepowaty nadal, cho¢ tym razem pod post:
oczoplasu i chwilowej nieswiadomosci (bez utraty przytomnosci). Sytuacje udato sie
opanowac dopiero kilka miesiecy pézniej zmieniajac po raz kolejny zestaw lekéw — dzieki
temu napady przestaly by¢ tak dokuczliwe. To niestety nie koniec historii Klary, gdyz
drazac co jest przyczyna takiej sytuacji zdrowotnej zostaliémy skierowani na dwa drogie
badania genowe, z czego dopiero to drugie (badanie WES) pomogto postawi¢ diagnoze -
zespot genetyczny o nazwie Schuursa — Hoeijmakersa (PACS1). Mutacja genu na tyle
nowa i rzadka, ze w publikacjach naukowych do 2017 roku zdiagnozowano jedynie 70
pacjentdbw z jej objawami. PACS1 charakteryzuje sie uposledzeniem rozwoju
intelektualnego, problemami z mowa, jezykiem oraz charakterystycznym wygladem
twarzy oraz innymi wadami wrodzonymi.

d 4,urodzmam| Klary zaskoczyta nas kolejna rzadka przypadtos¢ — trzeci
cie nle przeszkadza jej na chwﬂe obecnq w cod2|ennym 2)

netyczng, nefrologiczna, gastroenterologiczng i
dnia odbywa rehabilitacje, a terapie Sl, zajecia z
codzienno$¢. Obecnie Klara ma 5 lat i choc_tal

Z cafego serca dziekujemy wiec za wszelkie
Rodzice Klary

K. WNIOSEK O PRZEKAZANIE 1,5% PODATKU NALEZNEGO NA RZECZ ORGANIZACJI POZYTKU
PUBLICZNEGO (OPP) e ek do Krajowego Refestru Sadowego (numer KRS) organizacy wybrane) 2 wykazu prowadzonego
poc wrebnych prze ysokost ks rzecz
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mam w paz. 150, wyrazic 2g0de na przekazanie OPP wowego b il iomach o bawocle pz. 148. W paz. 161 o
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