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Kalisz, woj. wielkopolskie

Marysia przyszta na swiat w styczniu 2024
roku. Pierwsze pot roku jej zycia przebiegato
dosé spokojnie, byta uznawana za zdrowe
dziecko, ktore ma jedynie problemy
alergiczne oraz ostabiona odpornosé.
Niestety z biegiem czasu pojawito sie coraz
wiecej opéznien rozwojowych. Kiedy
skonczyta 8 miesiecy zaczeta uczeszczac na
rehabilitacje u fizjoterapeuty. Jednoczesnie
rozpoczelismy pierwsze konsultacje u
specjalistow, niestety bez zadnych diagnoz.

Kiedy ukonczyta pierwszy rok zycia - lekarze mowili juz o globalnym op6znieniu rozwojowym
bez diagnozy, nikt nie potrafit Nam pomaéc.

Zdecydowalismy sie, wiec na badania genetyczne.

Dopiero wynik tych badan dat nam odpowiedz - WADA GENETYCZNA W GENIE UBE3A.

Jest to wada genetyczna, ktéra nie zostata jeszcze zanotowana w literaturze medycznej oraz
nie zostata sklasyfikowana w bazach danych - co oznacza, ze aktualnie MARYSIA JEST
JEDYNA DZIEWCZYNKA NA SWIECIE POSIADAJACA TAKI USZCZERBEK GENU. Wada
wykryta u Marysi jest jedynie porownywalna do ZESPOtU ANGELMANA. Niestety nikt nie
potrafi nam powiedzie¢ jak bedzie wygladat jej rozwoj na przestrzeni lat, ze wzgledu na brak
danych odnosnie takich uszkodzen.

Marysia aktualnie ma 22 miesiecy - nie chodzi samodzielnie, nie mowi, posiada zaburzenia
sensoryczne, zaburzenia snu, koncentracji i wiele innych trudnosci.

Dzigki licznym rehabilitacjg z dnia na dzien widzimy coraz wigksze postepy, co daje nam
nadzieje, ze jeste$my w stanie wszystko wypracowac, dzieki ciezkiej pracy!

Aktualnie uczeszczamy na liczne terapie ruchowe, logopedyczne oraz pedagogiczne.
Walczymy o jak najlepszy rozw6j i samodzielno$¢ Marysi, robimy duze postepy dzigki
licznym terapia, jednak sa one bardzo kosztowne.

Dlatego kazda Wasza pomoc i wsparcie pozwola Nam zapewnic jej jeszcze lepsze wsparcie
w walce o prawidtowy rozwoj.
Prosimy wiec o Wsparcie dla Naszej dziewczynki!
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