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Czerwionka-Leszczyny, woj. Slaskie

U naszej céreczki zdiagnozowano
uszkodzenie genu MAPK81P3 -
niezwykle rzadkie schorzenie, ktére
wiaze sie z hipoplazja ciata
modzelowatego, obnizonym napieciem
miesniowym, problemami z mowa,
nadwzrocznoscia, zezem,
nadruchliwoscia i nadwrazliwoscia
dotykowa.

Michalina jest rehabilitowana od 6. tygodnia zycia — wtedy lekarz po raz pi‘erwszy
zauwazyt obnizone napiecie miesniowe. PrzeszliSmy dtugg droge diagnostyczna:
konsultacje neurologiczne, kardiologiczne i genetyczne. W 2023 roku rezonans
wykazat hipoplazje ciata modzelowatego, ale dopiero badanie WES w 2024 roku
ujawnito uszkodzenie genu MAPK81P3.

Michalina zaczeta chodzi¢ dopiero w wieku 3,5 roku. Jej chod jest chwiejny, a do
dzis nie mowi — powtarza jedynie pojedyncze sylaby. Uczeszcza do przedszkola
terapeutycznego i ma dodatkowo rehabilitacje ruchowa dwa razy w tygodniu,
terapie reki i logopedie. Jest pod statg opieka neurologa, okulisty (nosi okulary)
i kardiologa, poniewaz istnieje ryzyko kardiomiopatii.

Wiekszos¢ wizyt odbywamy prywatnie, co wiaze sie z duzymi kosztami, zwtaszcza
przy koniecznych dojazdach. W tym roku planujemy turnus rehabilitacyjny oraz
zajecia z komunikacji alternatywnej, aby Michalina mogta rozpocza¢ nauke
porozumiewania sie przy pomocy ,,Mowika”. Michalina wcigz wymaga pampersow
i nosi wktadki ortopedyczne. Kazdy dzien to walka o jej rozwoj i samodzielnosc.
Prosimy o wsparcie, by nasza coreczka mogta dalej korzystac z terapll ktore
pomagaja jej krok po kroku poznawac swiat.
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