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To nic nie kosztuje, a moze odmieni¢ moj los.
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Po narodzinach Nikoli okazato sie, ze towarzyszy jej zaburzenie o podtozu
neurorozwojowym w postaci matogtowia. Byt to dla nas prawdziwy szok, poniewaz
wszelkie badania wykonywane w czasie cigzy nie wykazaty jakichkolwiek niepraw-
idtowosci. Chcielismy jednak jak najszybciej pomdc naszej matej coreczce, dlatego tez
od razu rozpoczeliSmy jej diagnostyke.

Szereg wykonanych badan, cho¢ przyniést konkretng odpowiedz nt. wad genetyc-
znych Nikoli, to nie wskazat nam drogi skutecznego leczenia ze wzgledu na niepewny
charakter kliniczny, przez co nie sposéb powigza¢ ich z zadng dotychczas stwierdzong
jednostka chorobowa i tym samym leczenie opiera sie jedynie na leczeniu
objawowym. U naszej coreczki rozpoznano uszkodzenie genu ATRNL1 i warianty
patogenne w genie STEBP1, co powoduje zesp6t Schinzela-Giediona i zwigksza
ryzyko wystaplema nowotworu krwi i padaczki. W ostatnim czasie u Nikoli stwierdzo-
no réwniez opdznienie psychoruchowe.

Kazdego dnia staramy sie robi¢ wszystko, aby nasza céreczka mogta w przysztosci
cieszyc sie swoim zyciem. Jednak, aby to osiagnac, nie mozemy zaprzestac regularnych
konsultacji w wielu specjalistycznych poradniach, systematycznych zaje¢ z fizjotera-
peuta, psychologiem, logopeda i terapeuta wzroku oraz intensywnych terapii (manual-
nej, S, hipoterapii).

Niestety znaleZliSmy sie obecnie w takim miejscu, w ktérym koszty terapii i leczenia
Nikoli przekraczajg nasze finansowe mozliwosci, dlatego tez zwracamy sie do Panstwa
z serdeczng prosba o pomoc, ktéra pozwoli nam kontynuowac walke o lepsza
przysztos¢ dla naszej corki. Kazdy gest naprawde wiele dla nas w tym wszystkim
znaczy!

Widzieczni rodzice Nikoli
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