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Krakow, WOi- mafopolsyje

Marek urodzit sie jako zdrowe dziecko i jego rozwéj
do 9 miesiagca zycia przebiegat prawidiowo.
W 9 miesigcu zycia Marek dostat pierwszego napadu
padaczki po czym trafiliSmy do szpitala gdzie miat
wykonane pierwsze badania EEG oraz rezonans
magnetyczny. Po pierwszym napadzie Marek
zupetnie cofnat sie¢ w rozwoju, przestat obracaé sie
na boki, leze¢ na brzuszku itd. Po napadzie zostat
objety opieka neurologa a gdy miat rok i trzy
miesigce miat drugi napad po czym wiagczono mu
leczenie przeciwpadaczkowe.

ZaczeliSmy réwniez zajecia rehabilitacyjne z fizjoterapeutga oraz innymi specjalistami m.in.
psychologiem i logopeda. Ze wzgledu na ogromne opéznienie w rozwoju psycho-ruchowym,
z whasnych $rodkéw wykonaliSmy badanie WES, ktére na tamten moment nie wykazato
zadnych nieprawidtowosci. Stan Marka drastycznie pogorszyt sie gdy skoriczyt dwa lata
poniewaz nasility sie¢ napady padaczkowe. Znowu trafiliSmy do szpitala, gdzie poszerzono
diagnostyke. Jednak i tym razem nie udalo si¢ odkry¢ przyczyny napadéw. Markowi
zmieniono leczenie, po czym napady ustaly. Dalej kontynuowaliSmy rehabilitacje i mimo
trudnosci Marek zaczat samodzielnie siada¢, podejmowat préby chodzenia, niestety miat
ogromny problem z zachowaniem réwnowagi i niezbornoscia ciata. Poszerzalismy
diagnostyke o kolejne badania, az w czerwcu 2023 roku Marek miat wykonane badanie
molekularne, ktére wykazato mutacje w genie EEF1A2.

Mutacja jest bardzo rzadka i prowadzi do encefalopatii padaczkowej, wywotuje globalne
op6znienie rozwoju, op6znione zdolnosci chodzenia, brak lub stabo rozwinieta mowe oraz
padaczke. Na ten moment nie ma mozliwosci celowanego leczenia. Poniewaz nie ma
zadnego leku na mutacje wystepujaca u Marka pozostaje nam kontynuacja rehabilitacji
i codzienna praca. Na ten moment Marek porusza sie samodzielnie, oczywiscie ma pewne
ograniczenia. Marek ma orzeczenie o potrzebie ksztalcenia specjalnego ze wzgledu na
niepetnosprawnos¢ sprzezona: intelektualng i ruchowa, wiec na co dzienn wspoétpracujemy
z fizjoterapeuta, psychologiem, logopeda. Marek nie komunikuje potrzeb fizjologicznych, nie
rozmawia. Ma ogromny problem z koncentracja i skupieniem sig, wykazuje duza
nadpobudliwos¢.

Zwracamy sie do Panstwa o pomoc. Zebrane $rodki chcemy przeznaczy¢ na zakup woézka
specjalistycznego, poniewaz mimo tego, ze Marek zaczat chodzi¢ bardzo szybko sie meczy
i nie pokonuje dtuzszych dystanséw oraz zakup przyczepki rowerowej dla dzieci o specjalnych
potrzebach i hipoterapie.
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