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9 Biburg, Niemcy

+ wada serca, mikrodelecja, Coloboma obuoczna,
uszkodzenie nerwu wzrokowego

DLA JAKOBA ZBIERAMY NA TERAPIE | REHABILITACIE

Jestem mama Jakoba, ktdry urodzit sie z wieloma wadami wrodzonymi oraz rzadkim zespotem
genetycznym - delecja 7933-q35. Oznacza to, ze brakuje mu matego, lecz kluczowego fragmentu
materiatu genetycznego, co ma bezposredni wptyw na jego rozwd;.

Mikrodelecja u Jakoba wigze sie z opdznieniem rozwoju psychomotorycznego, niepetnosprawnoscia
intelektualng, trudnosciami z koordynacja, ruchem, koncentracjg. Ma zaburzenia pamieci krétkotrwatej oraz
problemy w obszarze postrzegania i dotyku. Niestety syn nadal nie mdwi. Urodzit sie z przepukling
przepony, pepka jader i zotgdka. Poniewaz stanowity ogromne zagrozenie, wszystkie zostaty zoperowane.
Jakob ma takze krytyczna wade serca w postaci Tetralogii Fallota oraz przerost prawej komory serca
wynikajacy z utrudnionego przeptywu krwi. Do tego ogromne problemy ze wzrokiem! Jestem
przerazona. Ostatnie badanie wykazato, ze synek widzi tylko w 16%. Ma obuoczng Colobome
naczynidwki z zajeciem nerwu wzrokowego prawego oka.

Jestesmy w trakcie poszukiwan kliniki, ktéra pochyli sie nad losem syna, przeprowadzi badania i podejmie
sie ratowania wzroku syna! Nie wyobrazam sobie, aby pochtoneta go ciemnosd!

Jakob przeszedt juz 7 operacji, z czego najpowazniejsza byta operacja serca. W dalszym ciggu syn
zmaga sie z nieszczelnoscig zastawki ptucnej a wiec kolejna operacja przed nami!

Moje serce peka, ale nie przestaje walczyd, bo stawkg jest jego przysztosc. Genetyka odebrata mu czesd
zdrowia, ale ja nie pozwole, by odebrata mu szanse na zycie. Codziennie stajemy do walki o kazdy,
najmniejszy krok, o kazde wypowiedziane stowo. Walczymy z powaznymi zaburzeniami mowy. Wdrazamy
komunikacje wspomagajaca i alternatywna, by w ogdle mdéc komunikowad sie ze swiatem i osiggnac chod
ciern samodzielnosci. Pracujemy intensywnie nad opdznieniem rozwoju ruchowego, koordynacjg i ogdlng
sprawnoscig oraz nad regulacja reakcji na bodzce.

Bede ogromnie wdzieczna za Paristwa wsparcie! - Natalia
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