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Marcel przyszedt na swiat w marcu 2018 dostat 10 punktéw w skali Apgar
i nic nie wskazywato nato, ze cos bedzie nie tak. Niepokojace objawy pojawity
sie w pierwszych miesigcach jego zycia. Po 3 latach szukania przyczyny jego
nieprawidtowego rozwoju udato sie znalez¢. To rzadka mutacja genetyczna
SYNGAP1 (MRD5), ktéra spowodowana jest mutacjami de novo
(spontaniczne, niedziedziczone) i jest odpowiedzialna za wystepowanie
objawoéw u syna takich jak: opdZnienie psychoruchowe- niepetnosprawnosé
intelektualna, hipotonia miesniowa, zaburzenie koordynacji ruchowe;j,
niestabilny chéd, objawy ASD, regresy rozwojowe. Marcel ma réwniez
zaburzenie integracji sensorycznej, zaburzenie réwnowagi statycznej
i dynamicznej, a takze zaburzenie motoryki matej i duzej. Rozwoj jezyka jest
réwniez opozniony. Syn nie méwi korzysta z komunikacji alternatywnej
i wspomagajacej PECS. Obecnie nie ma lekarstwa ani specyficznego leczenia
podstawowego stanu, ktéry powoduje SYNGAP1. Jednak intensywna
terapia, turnusy rehabilitacyjne moga pomdc, aby poprawi¢ swoje
umiejetnosci i osiggnac¢ kamienie milowe. Petni nadziei zwracamy sie do
Panistwa z serdeczng prosba o wsparcie, ktore pozwoli nam zawalczy¢
o lepsza przysztos¢ dla naszego dziecka. Za kazde wsparcie z catego serca
dziekujemy!
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