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Komorniki, woj. wielkopolskie

Stasia urodzita sie jako zdrowa dziewczynka, ktéra
rozwijata sie prawidtowo. We wrze$niu 2023 r. poszta
najpierw do ztobka, a gdy skoiczyta 2,5 roku dyrekcja

przeniosta ja do grupy przedszkolnej. Bardzo lubita

tanczyé i wszelkie zabawy ruchowe jak i manualne typu
uktadanie puzzli czy rysowanie. Byta samodzielna.
"Byta" to stowo klucz. W styczniu br. trafita do szpitala
na oddziat Neurologiczny z objawami mézdzkowymi.
Stasi drzaty rece kiedy chciata co$ zjes$¢, napié sie,
chodzita chwiejac sie na szerokiej podstawie
z kolanami skierowanymi do $rodka.

Corka po podanych lekach zrobita sie apatyczna, nie chciata sama chodzi¢, nie chciata rozmawiac,
pojawit sie pierwszy oczoplas. Wiekszos¢ badan robionych Stasi nie wyjasniaty tego co sie z nig
dzieje. W potowie hospitalizacji przyszty wyniki, ktére potwierdzity zakazenie HSV1, a po wyjsciu
ze szpitala przyszedt wynik dodatni na SARS-CoV2. Wychodzac ze szpitala dziecko byto ogdlnie
w stanie dobrym. W kwietniu z powodu nasilenia sie wszystkich objawéw oraz zaobserwowania
mimowolnych ruchéw oczu udatam sie z cérka do neurologa, ktory skierowat nas do szpitala.
Diagnostyka zostata poszerzona i dodatkowo wyszta: niedokrwisto$¢, niedobdr zelaza,
podwyzszony marker NSE. Podano jej immunoglobuliny. Dodatkowo miata RTG klatki piersiowej,
USG jamy brzusznej, USG tarczycy, konsultacja onkologiczna, laryngologiczna oraz okulistyczna.
W maju wszystkie w/w objawy przybraty na sile i ponownie w trybie nagtym umieszczono nas
na znanym nam juz oddziale w celu podania drugiego kursu immunoglobulin. Pobrano krew
na badania molekularne w kierunku CLN typu 2 oraz krew na bibute — badanie biomarkeréw MLD
i badania enzymatyczne - ch. Krabbego, Tay-Sachasa, Sandhoffa, CLN1 i CLN2. Wyniki przyszty
w czerwcu - sa negatywne. Wydano skierowanie do poradni genetycznej i zaproponowano,
aby rozszerzy¢ diagnostyke o badania WES. W czerwcu kolejna hospitalizacja tylko na trzeci kurs
immunoglobulin. Cérka coraz gorzej chodzi, chwieje sie coraz bardziej, nie moze usta¢ w miejscu.
Po hospitalizacji nie byto zadnej zauwazalnej poprawy. Do tego doszta nerwowosé, coraz mniej
wyrazna mowa. Badania krwi pokazato ze hemoglobina osiagneta najnizsza warto$¢ z zakresu
referencyjnego, NSE- nieznacznie wzrost.

Jej stan sie pogarsza i ani my, ani lekarze nie wiemy dlaczego. Jedynym rozwiazaniem sg badania
genetyczne WES, aby zrozumie¢ w koncu co dzieje sie z naszym dzieckiem. Nawet nie wiemy czy
kiedy$ wroci do tego stanu przed choroba... Za kazde wsparcie bedziemy niezmiernie wdzieczni,
gdyz maty czy duzy gest w naszym zyciu maja sprawczg moc.
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