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Rafat urodzit sie 24 lutego 2021 roku
i przez pierwszy rok zycia uznawany byt
przez neurologéw za dziecko "leniwe",
chociaz my mieli$my co do tego
watpliwosci i od 6 miesiaca zycia
rozpoczelismy jego rehabilitacje.

W roku 2024 uzyskalismy diagnoze
CACNA1A R1351Q, jest to choroba
genetyczna zaliczana do ultra rzadkich, na
swiecie zdiagnozowano ok 2300 osoh z
czego tylko 4 maja wariant R1351Q.

W chwili obecnej nie mamy lekarza ktory ma petna wiedze na temat danego schorzenia,
wspieramy sie pozyskiwaniem informacji od stowarzyszenia, ktére znajduje sie w USA.
Najciezszym objawem uszkodzonego genu sg padaczka, migrena potowiczoporazna,
ataksja mozdzku, opéznienia globalne. Rafatek ma objawy ataksji mimo czystego zapisu
RM, globalne opodznienie ktore przyczynia sie do braku oczekiwanego chodu, mowy,
sprawnosci rak. W styczniu 2024 r. wystapit atak ktory skutkowat utrate $wiadomosci,
Rafat zostat przewieziony do UDSK. Intensywna rehabilitacja i turnusy przynosza
oczekiwane skutki, Rafat zaczat porusza¢ sie przy balkoniku, nabiera sprawnosci
w rekach, prébuje komunikacji werbalnej, jak widac ten chtopiec daje z siebie wszystko
aby by¢ sprawnym w przysztosci.

Jako rodzice dazymy do celu, jakim jest pierwszy samodzielny krok naszego synka,
a w przysztosci - jego petna samodzielno$¢. Wszystkie zgromadzone z Parnstwa
wsparciem $rodki przeznaczymy na specjalistyczng rehabilitacje, turnusy oraz niezbedny
sprzet do éwiczen w domu dla naszego dziecka.

Z catego serca dziekujemy za kazdy gest z Panstwa strony, ktory pozwoll Rafatkowi
szybciej, w petni samodzielnie odkrywac swiat.

Wdzieczni rodzice Rafatka
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