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Dziwndw, woj. zachodniopomorskie

Nasza corka urodzita sie z bardzo rzadka
choroba metaholiczna - homocystynuria
klasyczna (ktéra w jej przypadku ma
bardzo ciezki przebieg) oraz dwiema
rownie unikalnymi wadami genetycznymi
- duplikacja 8p.23.3p23.2 oraz delecja
21¢22.13¢22.3.

Homocystynuria zaliczana jest do schorzen wielouktadowych. Uszkodzeniu ulega przede
wszystkim tkanka taczna, miesniowa, osrodkowy uktad nerwowy oraz narzad wzroku.
Do najbardziej typowych objawdw choroby zalicza sie m.in. podwichniecie (zwichniecie)
soczewki, krotkowzrocznos¢, zanik nerwu wzrokowego. Chorzy zazwyczaj maja bardzo
charakterystyczna sylwetke tj. wysoki wzrost, dtugie koriczyny i palce, skolioze, kifoze, oraz
nieprawidtowa budowe i ksztatt przysad kosci dtugich. Bardzo czesto maja przednio-tylna
wydtuzona czaszke, koslawe kolana, zdeformowang klatke piersiowa i osteoporoze. Ogromna
cze$¢ pacjentéw boryka sie z depresja , drgawkami, opdznieniem umystowym, zakrzepica
zylng, zmianami chorobowymi w obrebie watroby (np. sttuszczenie watroby), przepuklinami,
zanikiem mie$ni, sztywnoscia stawow oraz pojawiajacymi sie samoistnie odmami.

Aby zapobiec powiktaniom jakie niesie za soba homocystynuria nasza corka musi by¢ pod
opieka catego zespotu specjalistow, zostata rowniez zakwalifikowana do programu lekowego
poniewaz standardowe metody leczenia dieta nie przynosity skutku. Sytuacji nie poprawiaja
wady genetyczne tj. duplikacja i delecja, ktore dodatkowo obciazaja organizm naszej corki oraz
skutkuja ogolnymi zaburzeniami rozwoju. tucja réwniez nie jest w stanie zjes¢ swojego
dziennego dietetycznego zapotrzebowania przez co praktycznie od urodzenia jest zywiona
enteralnie, poczatkowo przez sonde, aktualnie przez PEG.

Jako rodzice chcemy zapewni¢ jej jak najlepsze warunki do zycia, pomdc jej w rozwoju
i osiggnieciu samodzielnosci. Nie uda nam sie tego osiagna¢ bez wsparcia specjalistow oraz
kosztownych terapii. .
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