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N\'\\anéwek, WOj. maZOW’eCkie

Michalinka z Milanéwka
przyszta na swiat w kwietniu 2021 r.
U naszej céreczki zdiagnozowano
padaczke, na ktora choruje z powodu
niedotlenienia okotoporodowego i bardzo
rzadkiej mutacji genetycznej KCNQ2. Po
urodzeniu Michalinka diugo nie mogta by¢é
w ramionach mamy, gdyz juz w 3 dobie
zycia nastapit pierwszy atak padaczki,
podczas ktérego przestata oddychac.

Nasza Coreczka przeszta bardzo duzo: wiele bolesnych badan, setki pobran krwi,
3 pobrania plynu rdzeniowego z kregostupa oraz kilkadziesigt atakéw padaczki tzw.
toniczno-klonicznych ze spadkiem saturacji, podczas ktorych przestawata oddychac.
Jako rodzice kilkukrotnie musieliSmy ratowa¢ naszga Coreczke w domu przed
przyjazdem pogotowia. Kazdy atak padaczki ze spadkiem saturacji grozi kolejnym
niedotlenieniem i uszkodzeniem mézgu, dlatego "Misia" musi przyjmowac na state silne
leki przeciwpadaczkowe, ktore niestety majg negatywny wplyw na rozwoj oraz inne
narzady, w tym nerki i watrobe. Michalinka jest od pierwszego miesigca zycia pod statg
opieka neurologiczng. Jest takze rehabiliiowana z uwagi na opdzniony rozwoj
psychoruchowy i obnizone napiecie miesniowe. Uczeszcza réwniez do osteopaty
w celu udroznienia przeplywéw zylnych, a takze na terapie SI w zwigzku
z zaburzeniami sensorycznymi. Céreczka ma réwniez stwierdzony autyzm (catoSciowe
zaburzenia rozwoju). Na Swiecie jest ponad 60 odmian padaczki, a w wiekszosci sg to
formy lekooporne. Aby leczenie bylo optymalne, zdecydowaliSmy sie na droga
diagnostyke genetycznag, dzieki ktérej wykryto bardzo rzadka mutacje KCNQ2,
polegajaca na uszkodzeniu kanatu potasowego prowadzacego do mézgu. Na Swiecie
jest niewiele dzieci z tym rozpoznaniem (w Polsce zdiagnozowano ok. 30 dzieci). Dzieci
Z ta mutacjg wymagaja bardzo specjalistycznej opieki medycznej oraz r6znego rodzaju
terapii. Z uwagi na bardzo odlegte terminy wizyt i badan w ramach NFZ, jestesmy
zmuszeni pokrywac koszty leczenia Céreczki z wiasnych srodkéw. Kazdy gest ma dla
nas ogromne znaczenie, gdyz realnie wplywa na przysztos¢ naszej Michalinki.
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