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Milenka urodzita sie w czerwcu
2020 roku. Natychmiast po
porodzie zauwazono u niej cechy
dysmorfii twarzoczaszki oraz
przykurcze w obrebie stop i dtoni.

Otrzymali$my skierowanie do mnéstwa poradni specjalistycznych i po szeregu
konsultacji rozpoznano nieprawidlowa dystrybucje napiecia miesniowego,
przodostopie przywiedzeniowe, a takze przykurcze palcow. Nie dajac
za wygrana, dazyliSmy, aby poznaé¢ przyczyne tych wszystkich dolegliwosci.
OdpowiedZ przyniosto badanie WES - wykazalo one u Milenki mutacje w genie
MED13, z ktérym sprzezony jest opdzniony rozwdj psychoruchowy i mowy,
hipotonia miesniowa centralna, wzmozone napiecie obwodowe, niedostuch
przewodzeniowy i dysmorfia. Z kolei rezonans glowy uwidocznit anomalie
rozwojowa podstawy trzonu kosci klinowej. Dziewczynka wymaga statej kontroli
w poradni ortopedycznej, laryngologicznej, neurologicznej, endokrynologicznej,
okulistycznej, neurochirurgicznej a takze wielu okresowych badan, czesto
wymagajacych pobytu w szpitalu. Od urodzenia cérka objeta jest intensywna
rehabilitacjg ruchowa, terapia logopedyczng, uczeszcza tez na zajecia
z psychologiem i pedagogiem. Do potrzeb Milenki nalezy réwniez zakup ortez
korygujacych chéd i przodostopie przywiedzeniowe. Milenka jest pogodnym
dzieckiem, jednak trudnosci w komunikacji wzmagaja w niej ,agresywne”
impulsywne zachowania, dlatego niezwykle wazne sg regularne wizyty
z terapeutami. Aktualnie Milenke czeka operacja obu stop, nastepnie bedzie miata
na miesigc zatozony gips na obie nogi i dalej czeka nas intensywna rehabilitacja
i kolejne ortezy. Jak tylko mozemy, staramy sie, aby Milenka miata wesote
dziecinstwo, jednak intensywna praca teraz zaowocuje jej tatwiejszym
funkcjonowaniem w przysztosci. Dziekujemy za wsparcie naszej Milenki w jej
dazeniach do lepszego zycia!
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