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Bytom, woj. Slaskie

Maja urodzita sie 16 listopada 2023
roku jako zupetnie zdrowa
dziewczynka. Niestety juz w5
tygodniu zycia u Mai
zaohserwowalismy drzenia raczek
i nozek, a pozniej catego ciata.

Po dwoch tygodniach pobytu w szpitalu i licznych badaniach takich jak: rezonans
magnetyczny, punkcja ledzwiowa, EEG, badania krwi i wiele innych, stwierdzono
u Mai padaczke. Wtedy nie bylismy Swiadomi, ze padaczka to tylko objaw
nieuleczalnej choroby. Dopiero po otrzymaniu wynikdw z badan genetycznych
poznalismy przyczyne wystepujacych u naszej coreczki atakéw padaczkowych.
UstyszeliSmy ostateczng diagnoze — encefalopatia padaczkowa i rozwojowa typu 2,
mutacja w genie CDKL5.

Ta rzadka choroba genetyczna powoduje u Mai obnizone napiecie miesniowe
i opoznienie rozwoju. Grozi jej niepetnosprawnosc intelektualna i ruchowa, korowe
zaburzenia widzenia oraz brak rozwoju mowy, a kazdy atak padaczki jest
zagrozeniem, ze ciezko wypracowane umiejetnosci zanikna. Natomiast to, jak
bedzie funkcjonowato nasze ukochane dziecko, zalezy miedzy innymi od poziomu
rehabilitacji, jaki jej zapewnimy.

Maja musi by¢ pod opieka wielu specjalistdw. Dlatego, abysmy mogli zapewni¢ Mai
jak najlepsze warunki do rozwoju i samodzielnosci prosimy Was o pomoc!

Z gory bardzo dziekujemy za okazane serce dla naszego maluszka.

Rodzice Mai
mndaqa@ Prawdziwa pomoc to e ,v_
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