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Rumia, Woj. pomorsgiq

Zosia urodzita si¢ jako zdrowa dziewczynka z 10 pkt
Apgar. Jedynym niepokojagcym objawem byta asymetria
ciata - jednak lekarze przejawiali nadzieje, ze z czasem

ona ustapi. Tak sie nie dziato. =

Zosia od wczesnego wieku niemowlecego nie rozwijata
sie w takim tempie jak jej réwiesnicy (z op6znieniem <
zaczeta petza¢, siadaé, raczkowaé, chodzi¢ oraz nie
gaworzyta). Do 2 roku zycia stabo przybierata na wadze,
co byto spowodowane gtebokim, ukrytym refluksem, <
miata uczulenie pokarmowe, a hipotonia miesni ”7 ‘
artykulacyjnych nie pozwolita przyjmowa¢ pokarmu i
statego przy rozszerzaniu diety.

Kiedy Zosia ukonczyta swoj pierwszy rok zycia zaczeta prébowac stawac przy meblach. Wtasnie wtedy
zauwazyliSmy, ze nieprawidtowo stawia jedng stopke i bardzo szybko traci rownowage. To przyczynito si¢ do
poszukiwania przyczyny op6znionego rozwoju psychoruchowego. RozpoczeliSmy intensywng rehabilitacje, by
wyprowadzi¢ Zosig z wszystkich nabytych patologii przez miniony rok, a réwnolegle petno wizyt u specjalistéw,
diagnozy w szpitalach. Po 3 latach badan otrzymaliSmy diagnoze: Zosia ma bardzo rzadki zesp6t genetyczny
Lamba i Shaffer.

Zespot genetyczny Lamba i Shaffer jest na tyle rzadki, ze Zosia jest trzecim zdiagnozowanym dzieckiem w
Polsce. Na temat tego zespotu wiemy bardzo mato, nie wiemy co czeka nas w przysztosci, jakie sg rokowania.
Jest mnéstwo pytan, na ktére brak odpowiedzi. Jedyne co mozemy zrobi¢ na dzien dzisiejszy to leczy¢ Zosie
objawowo i by¢ przyktadem dla kolejnych zdiagnozowanych dzieci, ktérych przybywa. W przypadku Zosi
choroba objawia sig¢ brakiem 29 genéw z ok. 22000, ktére posiada kazdy cztowiek. Brakujace geny sa
odpowiedzialne za mowe, kosci i serce. U Zosi najbardziej ucierpiata mowa. Ma bardzo maly zasob stéw,
dlatego wprowadziliSmy wspomagajacg metode komunikacji MAKATON. Zosia zmaga sie rowniez ze skolioza,
przez ktéra musi nosi¢ gorset ortopedyczny. Chéd znacznie poprawit si¢, ortezy zostaly zastgpione wktadkami
ortopedycznymi. Do tego dochodzi hipotonia migsniowa, dysmorfia, problemy z motoryka mata, a jej poziom
intelektualny odbiega od normy. Opézniony rozw6j psychoruchowy wskazuje, ze Zosia zawsze bedzie
wymagata opieki.

Kazdego dnia Zosia potrzebuje wspomagania na wielu ptaszczyznach (pomoc psychologa, neurologopedy,
fizjoterapeuty, pedagoga, Sl). Jako rodzice pragniemy, aby nasza céreczka jak najlepiej funkcjonowata w
przysztosci. ChcielibySmy zeby byla samodzielna, zaczeta mowi¢ a przede wszystkim zeby mogta w
minimalnym stopniu doréwna¢ swoim réwiesnikom. Zebrane srodki beda przeznaczone na dofinansowanie
turnuséw rehabilitacyjnych i przedmiotéw ortopedycznych, ktére musimy przynajmniej dwa razy w roku
zmieniac.

Wszystkim ludziom dobrego serca jestesmy bardzo wdzieczni za wszelka pomoc.

Zrealizowane cele z ostatniego roku: dwa turnusy, zakup gorsetu.

Postepy: wigkszy zasob stow, préba skladania zdan 3-wyrazowych, nauczenie sig¢ jazdy na rowerze i
hulajnodze.

Rodzice Zosi
Weronika i Michat
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