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Jestesmy petng mitosSci rodzing zastepcza, obecnie
zaangazowang w proces adopcyjny Lenki, naszej
ukochanej céreczki, ktéra ma teraz 20 miesiecy. Lenka,
niestety, musiata przejs¢ wiele trudnosci od chwili
narodzin. Zaraz po urodzeniu zostata odebrana
biologicznej mamie i umieszczona w domu dziecka. Po
trzech miesigcach od momentu, gdy Lenka trafita do
domu dziecka, rozpoczelismy regularne wizyty w tym
miejscu, starajgc sie zbudowac z nig silniejszg wiez. Nasze
zaangazowanie stopniowo rosto, a po tym okresie
postanowiliSmy, ze Lenka znajdzie swoje migjsce w
naszym domu. Obecnie, stata sie cztonkiem naszej
rodziny, zaczynajac nowy etap swojego zycia pod naszym
dachem. Nasza mitos¢ i troska wobec niej tylko sie
pogtebiajg, a my dgzymy do zapewnienia jej wsparcia i
opieki przez caty czas. Stan zdrowia Lenki byt bardzo
ztozony. Kiedy trafita do nas, zmagata sie z chorobg
sieroca, nie potrafita samodzielnie utrzymad gtéwki, byta
delikatna i nie reagowata na gtéd. Pierwszego dnia w
naszym domu natychmiast trafilismy do szpitala z powodu
zapalenia ptuc, bakterii w organizmie i ztych wynikéw
krwi. Dtugie miesigce spedziliSmy w szpitalu na przemian
w domu a to paru oddziatach, eliminujac jedno wyzwanie
zdrowotne za drugim. Po czeSciowym wyleczeniu choréb
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przybieraniem na wadze, problemie wystajacych zeber z
niewiadomego powodu, nietypowej budowie podniebienia,
braku spotkania sie gérnych i dolnych zebéw, z czego
wynikajg jej trudnosci w rozdrabnianiu pokarméw. Lekarz
genetyk poradzit nam zbadac Lene pod wzgledem
autyzmu, skonsultowalismy sie z fundacjg Navicula, ktéra
stwierdzita potrzebe dalszej obserwacji pod katem
catosciowych zaburzen rozwoju. Lenka potrzebuje statej
opieki specjalistéw, dlatego odwiedziliSmy juz wiele
placowek medycznych i specjalistéw, takich jak
neurologopeda, endokrynolog, neurolog, laryngolog,
neurochirurg, fizjoterapeuta, gastroenterolog,
periodontolog, pediatra, pulmonolog, stomatolog,
poradnia metaboliczna, poradnia osteoporozy i choréb
metabolicznych kosci, poradnia immunologiczna,
kardiolog, genetyk, psycholog, psychiatra, rehabilitant,
logopeda, a takze fundacje Navicula. Jednak diagnoza
Leny wcigz nie jest zamknieta, i wcigz szukamy przyczyn
jej probleméw. Badania genetyczne wykazaty 4
uszkodzone geny, ale czes$¢ z nich jest nieznana. W
kontekscie diagnozy Lenki, zespotu Coffin-Lowry, wazne
jest zrozumienie, ze objawy moga by¢ bardziej subtelne i
zréznicowane, poniewaz ta choroba gtoéwnie dotyka
chtopcéw, dziewczynki przechodzg jg tagodniej badz sg
nosicielkami. Pragniemy podkresli¢, ze kazde dziecko jest
wyjgtkowe, a zréznicowanie objawdéw moze by¢ naturalne.
W przypadku Lenki brak charakterystycznych cech takich
jak duze tuki brwiowe, szerokie usta czy nos, moze
wprowadzac pewne trudnosci w jednoznacznej
identyfikacji schorzenia. W kontekscie diagnostyki Lenki,
kluczowe jest zwrocenie uwagi na indywidualne cechy i
zachowania, ktére moga by¢ specyficzne dla jej
przypadku. Wspétpraca z zespotami specjalistycznymi,
takimi jak genetycy, neurologowie i terapeuci, jest nadal
kluczowa dla zrozumienia i skutecznego zarzadzania jej
diagnoza. Dlatego zwracamy sie z prosbg o pomoc
finansowa na badanie WES, ktére pozwoli na
doktadniejszg diagnoze i lepsze dostosowanie leczenia
Lenki. Koszty wizyt u specjalistéw sg ogromne, a nawet
najmniejsza kwota wptacana do naszej zbiérki na badanie
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