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Czernic, woj. lubelskie

Kuba urodzit sie w 36/37 tygodniu
z wrodzonym zapaleniem ptuc
i obnizonym napieciem migsniowym.
0d poczatku wymagat fizjoterapii.
Pézniej zaczety pojawiaé sie
niepokojace sygnaty: brak mowy,
»zawieszanie si¢”, krecenie w kotko.
W poradni psychologiczno-
pedagogicznej stwierdzono
nadpobudliwosé psychoruchowa
i nicharmonijny rozwdj intelektualny.

Po latach badan genetycznych wykryto u niego rzadki, potencjalnie patogenny
wariant w genie PRODH (NM_016335.4:c.1322T>C p.Leu441Pro). Wyniki
przyszty podczas pobytu w szpitalu z powodu tachykardii, wahan tetna i duzej
meczliwosci.

Kuba ma powazne trudnosci w koncentracji, pamieci, kojarzeniu i nauce.
Dochodza objawy fizyczne: tachykardia, szybkie meczenie sie oraz bardzo
niska waga przy wzroscie 145 cm (26,8 kg). Potrzebna jest pilna,
kompleksowa opieka genetyczna i dalsza diagnostyka, rowniez dla rodzicow.

Zbieramy $rodki na prywatne wizyty u polecanych genetykow oraz na
badania, ktérych sami nie jesteSmy w stanie sfinansowaé. Chcemy jak
najszybciej potwierdzi¢ diagnoze i rozpoczac¢ leczenie objawowe, by pomoc
Kubie odzyskac stabilnosc i bezpieczenstwo.

Bardzo prosimy o wsparcie.

Rodzice Jakuba
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