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Swiatniki Gérne, woj. malopolskie

Nasza coreczka Karolinka zmaga sie
z ultrarzadka kombinacja delecji 2q37
(HDAC4, CAPN10, TWIST2) oraz
duplikacji 20q13.33 (KCNQ2, EEF1A2,
DNAJC5, CHRNA4), ktére powstaty de
novo. To niezwykle rzadkie potaczenie
genetyczne, dla ktérego nie istnieje
leczenie farmakologiczne - genéw nie
da sie naprawié.

Karolinka poczatkowo przejawiata cechy ze spektrum autyzmu. Bez badan
genetycznych otrzymata diagnoze catosciowego zaburzenia rozwoju. Dopiero
szczegotowe badania pozwolity nam pozna¢ prawdziwg przyczyne jej
trudnosci. Nasza coreczka nie potrafi mowi¢ i komunikuje sie w sposob
niewerbalny — uczymy sie wspolnie gestow Makaton i staramy sie odgadywac,
co chce nam przekazac.

Kazdy dzien to ciezka praca — rehabilitacja, zajecia z terapeutami, leczenie
objawowe i walka o jak najwieksza samodzielnos¢. Marzymy o tym,
by Karolinka mogta wreszcie “powiedzie¢” do nas dzieki specjalistycznemu
urzadzeniu AAC wysokiego poziomu, ktore umozliwi jej komunikacje ze
Swiatem.

Dlatego zwracamy sie z ogromna prosbha o pomoc w zebraniu $rodkéw na ten
cel. Dla nas - rodzicow — kazdy gest wsparcia to krok blizej do tego,
by ustyszec, co nasza céreczka chce nam powiedziec.

Dziekujemy z catego serca,
Rodzice Karolinki
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