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Kubusiowi mozna pomaéc przekazujac mu 1% podatku
na konto Fundacji Wsparcia Policjantow KRS 0000296182

z dopiskiem "JAKUB SKOCZYLAS"
lub bezposrednio (darowizna) na konto Fundacji Wsparcia Policjantow

00-150 Warszawa, ul. Nowolipie 2
nr konta 87 1440 1299 0000 0000 0794 6977
z dopiskiem "JAKUB SKOCZYLAS"



CEROIDOLIPOFUSCYNOZA NEURONALNA TYPU 2

Jakub, urodzit sie 14 kwietnia 2015 roku. Byt dzieckiem zywym i bardzo
aktywnym, dobrze sie rozwijat. Nagle wszystko sie zmienito, w maju 2018
roku dostat pierwszego ataku epilepsji. Od pierwszych atakéw Jakub ma
problemy z chodzeniem, jego ruchy s3 niepewne, czesto sie przewraca
i potyka. Nagle pogorszyt mu sie wzrok, nosi okulary. Pomimo zaje¢
pedagogicznych i rehabilitacji nie robi postepéw w rozwoju. We wrzesniu
2018 r. zdiagnozowano u niego niepetnosprawnosc¢ intelektualng w stopniu
lekkim. Od grudnia 2018 roku oprdcz atakéw epilepsji zaczety tez wystepowacd
mioklonie rak, nég oraz catego tutowia. Doszty takze wystepujace kilka razy dziennie
ataki polegajace na nagtym odcieciu nézek i upadku, oraz upadku z drzeniem koriczyn
dolnych.

Dopiero w lutym 2019r otrzymaliSmy prawidtowg diagnoze dotyczgca choroby
Jakuba, byta ona najgorsza z mozliwych,Ceroidolipofuscynoza neuronalna typu 2.
Oznacza to, ze w organizmie Jakuba brak jest aktywnosci tripeptydylopeptydazy 1
(TPP1). Objawy choroby dotycza prawie wytgcznie osrodkowego uktadu nerwowego.
Dochodzi do narastajacego zaburzenia koordynacji (dziecko przestaje chodzi¢),
regresu mowy, padaczki z trudnymi do opanowania atakami, nagtego pogorszenia
wzroku, aw rezultacie utraty wzroku.

Choroba, zwana réwniez Demencja Dziecieca postepuje BARDZO SZYBKO a zgon
nasteuje zazwyczaj ok 10 roku zycia dziecka. W Polsce brak jest mozliwosci
enzymatycznej terapii zastepczej, w zwigzku z tym, nie zaproponowano Kubusiowi
zadnego leczenia. Bedziemy walczy¢ o zycie naszego synka. Jedyng droga jest
natychmiastowe rozpoczecie leczenia w jednym z 3 osrodkéw na Swiecie,
(w Hamburgu) gdzie od roku lekarze dajg Swiatetko w tunelu dla dzieci chorych na
ceroidolipofuscynoze.

Jego koszty sa ogromne. Leczenie polega na infuzji do komory moézgowej
odpowiedniej dawki substancji, ktéra zastapi enzym, ktérego Jakubek nie
produkuje, odbywa sie to w trakcie operacji i musi byé powtarzane co 2 tygodnie...do
konca zycia Kubusia.. Spowolni to spadek funkcji motorycznych i jezykowych.
Brineura jest jedynym lekiem stosowanym w tym wskazaniu.
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