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Poznaj histori¢ naszego syna...

Szymek swoja historie rehabilitacyjn:
w 3 miesigcu zycia. Pracowéli
asymetrig i obnizonym napigci
1 roku zycia kontynuow
fizjoterapeutka, aby pomdc
samodzielne kroki. W grud
niepokoi¢ op6zniony rozwoj
duzej ilosci éwiczen mama
zaczeliSmy poszukiwal
neurologopedyczng oraz Sl.

Szymek robit postepy, ale bardzo powolne. MieliSmy podejrzenie obust
niedostuchu, ktére zostato pédzniej wykluczone. Nastgpne stwierdzono hipoplazje
nerwéw wzrokowych, co skierowato nas na dalsza diagnoze neurologiczna. Trafilismy
pod opieke wyjatkowego neurologa, ktéry przeprowadzit szereg badan. W rezonansie
wyszto, ze Szymek na dwie torbiele. Jedng na przysadce mézgowej, drugg tarczowo-
podjezykowag - chwilowo do obserwacji. Woéwczas tez zostaliSmy poproszeni o
wykonanie prywatnie badan genetycznych, ktére wykazaty dwie wady genetyczne,
obie de novo, czyli nieprzekazane od nas jako rodzicéw, troche jakbysmy “wygrali”
dwa razy w totka. Jedna wada genu KCNQ4 wigze sie z niedostuchem, ktory moze
pojawi¢ sie nawet juz po 5 roku zycia. Druga wada genu SOX5, kwalifikowana jak
zespot Lamba-Schaffera, powigzana jest z globalnym op6znieniem psychoruchoy

lacznym opoznlenlem rozwoju mowy, zaburzeniami zachowania, trud

i.oraz niepetnosprawnoscia intelektualna.

6c rehabilitacje i terapie Szymka. W tym momencie Sz
. Dodatkowo, bardzo nam zalezy na wprowadzani
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