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Historia Bartusia zaczyna sie od hipotrofii —
zatrzymania rozwoju w tonie Mamy.
ZauwazyliSmy op6Zniony rozwdj
psychoruchowy i oddalajace sie w czasie
»Kamienie milowe” dziecka.
Zdiagnozowano: obustronne leukomalacje
okotokomorowe mézgu, podwyzszong CK-
emie, obnizone napiecie miesniowe,
wiotko$¢ wiezadtowa, meczliwos¢ miesni,
dysmorfie¢ twarzy, cholesterolemie,
ogromne trudnosci w przyjmowaniu
pokarmow - niedozywienie.

Dotychczasowe objawy sktonity lekarzy do poszukiwania choroby genetycznej.
Po badaniu WES TRIO ujawniono wariant ¢.1936C>T w genie FNDC3B, ktory jest
wariantem niszczacym powstalym de novo i patogennym dla organizmu. Wykryta
mutacja nie zostata dotychczas opisana w literaturze medycznej. Bartek jest jedyny
w Polsce z taka zmiang. Dodatkowo badanie ADOS 2 wskazato cechy autystyczne,
ktére moga mie¢ swoje Zrédio w uszkodzonym genie. Codziennoscig sa wedrowki
po szpitalnych oddziatach oraz po prywatnych gabinetach lekarskich u najlepszych
specjalistbw medycyny — na razie bez skutku ze wzgledu na sprzeczne, nie pasujgce
do niczego wyniki badan. Prébujemy poki co leczy¢ Bartusia zapobiegajac objawom
choroby. Zatem intensywna rehabilitacja w zyciu naszego synka byta obecna od 9
miesigca zycia do chwili obecnej. Sktadowymi zycia jest regularna fizjoterapia, zajecia
z neurologopedii i Integracji Sensorycznej oraz terapia zajgeciowa. Wielkim wyzwaniem
jest karmienie Bartusia, ktéry ma zaburzone poczucie gtodu. Odmawia przyjmowania
pokarmoéw, przez co jest niedozywiony. Zagraza mu zywienie PEG. Jedynym ratunkiem
jest kosztowna zywno$¢ specjalnego przeznaczenia medycznego do postepowania
dietetycznego w niedozywieniu i towarzyszace mu leki.

Zebrane $rodki pomoga nam w pokryciu kosztéw zywienia, lekéw, obuwia
ortopedycznego, ciagtej rehabilitacji i wizyt lekarskich. Wierzymy, ze w koncu uda sie
postawi¢ trafng diagnoze, ktéra pomoze nam obra¢ prawidtowy tor leczenia i pomocy
naszemu Synkowi. Dzigkujemy za kazde okazane wsparcie.
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