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Nasz kochany Tomek miat przystowiowego pecha... Urodzit sie w 2011
roku, jako wczesniak z niedotlenieniem. Przez to, odkad tylko przyszedt na
Swiat, musiat byé pod opieka wielu specjalistéw. Mimo rehabilitacji, jego
migsnie byly nadal stabsze w poréwnaniu do réwiesnikéw, bardzo szybko
sie meczytl. Zauwazono u niego réwniez zaburzenia integracji sensorycznej
oraz trudnosci w koncentracji. Chtopiec uczestniczyt takie w terapii
logopedycznej. Jednak na tym nie skoriczyly sie jego problemy... Do
trudnosci Tomka, dotaczyly sie ataki padaczkowe, ktére lekarze
przypisywali wczesniactwu i jego ewentualnym powiktaniom. Takie
tlumaczenia nam nie wystarczaty i czulismy, ze za wszystkim kryje sie co$
jeszcze... Przeszukujac publikacje medyczne, natrafilismy na mozliwo$é
ptatnego badania WES QUATRO - postanowilismy przebada¢ Tomka, nas
oraz jego siostre.

Dzieki wynikowi wiemy, ze doszto u Tomka do mutacji SLC2A1, ktéra
odpowiada za rzadka chorobe metaboliczng - Deficyt transportera glukozy
(GLUT1), odpowiedzialng za objawy synka. Jedynym lekiem jest dieta
ketogenna i dalsza rehabilitacja... W ten sposéb mozecie dotozy¢ swoja
cegietke do szczesliwej przysztosci naszego Tomkal

Petni nadziei,
Rodzice
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