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Mystowice, woj. Slaskie

Zuzia urodzita sie w listopadzie 2022 r. Ciaza,
porod i pierwsze tygodnie zycia naszej Coreczki
przebiegaty prawidtowo. Z czasem nasza uwage
zwracit zbyt szybko wzrastajacy obwéd gtowy.

Jednak badanie USG nie wykazato nic
niepokojacego. Zuzia stawata sie coraz bardziej
wiotka, w lezeniu na brzuchu nie byta w stanie

podnies¢ wtasnej gtowy. Gely skonczyta 3.
miesiace rozpoczelismy fizjoterapie. W 8. miesiacu
znacznie zintensyfikowalismy rehabilitacje
i rozpoczelismy diagnostyke.

Dzisiaj, po uptywie roku, juz wiemy, ze nasza Zuzia choruje na bardzo rzadka chorobe
genetyczng - Zespot Jordana, okreslany takze jako Zespot Houge-Janssens. Mutacja
Glu200Lys genu PPP2R5D powstata de novo, czyli samoistnie. Syndrom Jordana/Houge-
Janssens ma rozne oblicza. Najczesciej objawy obejmuja niepetnosprawnosc intelektualng
i ruchowa, globalne opdznienie rozwoju, hipotonig, problemy z mowa, trudnosci
w karmieniu, zaburzenia snu, wielkogtowie, wystajace czoto, dysmorfie twarzy. Wszystko
to obserwujemy u naszej Zuzi. Wiemy, ze Zesp6t Jordana to czesto takze zaburzenia
ze spektrum autyzmu, juz na ten moment Corka prezentuje problemy behawioralne.
Wykluczylismy wady serca, wzroku, endokrynologiczne. Przed nami diagnostyka padaczki,
kontrolne badania obrazowe.

Pragniemy, aby nasza Corka miata szanse stac sie samodzielna i robimy wszystko,
by wesprzec jej rozwoj. Mimo ograniczen jest bardzo pogodnym, kontaktowym i ambitnym
dzieckiem. Zuzia wymaga codziennej terapii. Jest pod stata opieka specjalistow, w tym
fizjoterapeutéw, neurologopedow, psychologow. Intensywna rehabilitacja daje efekty -
nasza Coreczka sama je, komunikuje sie z nami przy pomocy kilku stow i gestow, postawita
pierwsze samodzielne kroki. Wiemy jednak, ze jeszcze wiele pracy przed Nia i przed nami.

Zwracamy sie do Panstwa z prosbha o wsparcie, ktére umozliwi nam gromadzenie funduszy
na dalsza diagnostyke, leczenie i rehabilitacje Zuzi. Kazdy gest ma dla nas znaczenie.

Dziekujemy,
Rodzice Zuzi
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