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ochaGzew, Woj. maZOWjeckie

Nasza coreczka Maja przyszia na Swiat
4 listopada 2020 roku. Maja od urodzenia boryka
sie z problemami rozwojowymi. Urodzita sie z
wada serduszka VSD okotobtoniaste +ASD oraz
niedostuchem. Na poczatku rozwoju
zaobserwowali$my u niej duze problemy z
obnizonym napieciem miesniowym. Swoja
historie rehabilitacyjna rozpoczeta juz w 8
miesiacu zycia. Wraz z fizjoterapeuta
pracowalismy nad jej asymetria oraz
osiagnieciem kolejnych etapéw rozwoju
ruchowego: rozpoczecia raczkowania, siadania,

wstawania oraz samodzielnego chodu, ktory N )
nastapit dopiero po 2 roku zycia.

Nasza céreczka przeszia juz 3 operacje drenazu uszu oraz powazny zabieg rekonstrukcji
kosteczek stuchowych i btony bebenkowej ucha prawego. Niestety dreny sprawdzajg sie na
krotki czas i niedostuch powraca. Maja przeszta dwa rezonanse gtowy, ktére wykazaly
niespecyficzne zmiany w mézgu trudne do zdiagnozowania przez lekarzy. Mimo ze Maja ma 4
latka, to wcigz nie zaczeta rozwija¢ mowy.

Zmartwieni brakiem diagnozy u cérki, w 2024 roku zrobiliSmy prywatnie badanie genetyczne
WES TRIO. Pod koniec lipca 2024 roku otrzymaliSmy wynik, ktory wskazuje na ultrarzadka
chorobe genetyczng — mutacje w genie EIF3F. Na dzien dzisiejszy choroba jest nieuleczalna.
Z naszej wiedzy w Polsce jest tylko siedem zdiagnozowanych dzieci z tg mutacja. Maja
posiada orzeczenie o potrzebie ksztalcenia specjalnego z tytulu niepetnosprawnosci
intelektualnej, ruchowej oraz niedostuchu. Obecnie jest pod stalg opieka lekarzy specjalistow i
terapeutow, takich jak: okulista, neurolog, laryngolog, fizjoterapeuta, psycholog, psychiatra,
logopeda, neurologopeda, pedagog i urologa.

Rehabilitacja i leczenie Mai to nasz priorytet. Terapie maja na celu rozwija¢ rozwéj poznawczy
dziecka, rozwdj komunikacji i mowy, w tym alternatywnych metod komunikacji. Dlatego w tym
miejscu pragniemy zwréci¢ sie do Panstwa z prosba o wsparcie. Wasza pomoc ma dla nas
ogromne znaczenie. Zgromadzone fundusze przeznaczymy na dalsze terapie.

Za kazda pomoc w imieniu swoim i céreczki serdecznie dziekujemy!
Jadzia i Tomek - rodzice Mai

<
fundacja i i P Z
Serca@ Prawdziwa pomoc to bycie Wyslij SMS o tresci

Maluszka  gphok. Zawsze. To wazne.
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