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满足庞贝病可能出现的需求，需要一支

医务人员团队。您医疗团队中的每位成

员都具有独特的技能。一名医生可以担

任团队领导者，并协调所有医务人员提

供的医疗护理。由于庞贝病非常罕见，

因此经常会遇到从未治疗过这种神经肌

肉疾病的医务人员。与医疗团队密切合

作，将有助于获得您或您孩子真正需要

的治疗和服务。了解庞贝病的所有信息

可以帮助您掌控您自己的医疗护理。本

手册将帮助您迈出第一步。 
 
问：我知道了解庞贝病很重要，但我

该从哪里开始？ 
答：您可以在互联网上找到实用的信息资源。其中大部分来自庞贝病患者或庞贝病患儿

父母发起的团体。您还可以从支持其他神经肌肉疾病研究的团体以及世界各地的政府机构

和主要医疗中心了解到很多信息。（最后一页的”在哪里可以了解更多信息”部分中提供了
资源列表，可以帮助您迈出第一步）。 
 
问：如何治疗庞贝病？ 
答：全球有多种有效的酶替代治疗 (ERT) 可供使用，还有已规划和正在进行的基因治疗
试验。有关这些直接治疗的更多信息，请参见 Pompe Connections：治疗版。 
 
除了 ERT 等直接干预性治疗外，支持性治疗也可以帮助庞贝病患者保持力量，并预防肌
肉无力引起的健康问题。支持性治疗根据个体患者的特定需求量身定制。呼吸治疗可提供

呼吸所需的支持。物理治疗可以帮助增加运动、减轻僵硬、增强肌肉并缓解疼痛。饮食治

疗有助于维持热量并防止体重减轻。随着身体力学的变化，每位庞贝病患者都会面临新的

挑战。从知识渊博的医疗团队获得正确的治疗，再加上周围人的支持和照顾，可以帮助您

充实地度过每一天。 
 
问：我的医疗团队中的关键人员是谁？ 
答：满足庞贝病患者的需求需要广泛的技能。除了您的全科医生或初级保健提供者外，

下表列出了您的医疗团队中的其他可能成员。医疗团队需要随时了解发生的任何和所有健

康变化或新症状。应确保每位团队成员都知道您从其他团队成员那里获得的医疗护理。如
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果您的孩子患有庞贝病，重要的是要跟踪记录您孩子的症状和对治疗的反应，并协助支持

性治疗。 
 

初级保健医生： 该医生作为患有未确诊健康问题的患者的第一联系人，并为各
种医疗状况提供持续护理，不受病因、器官系统或诊断限制。

还将管理出现的非庞贝病医疗问题。 
儿科医生： 专门从事儿童诊疗护理的医生。 

遗传专科医生： 对至少部分源于遗传的疾病和病症进行检查。 
神经科医生： 受过专门培训的医生，负责诊断和治疗神经系统疾病。这包括

脑部、脊髓、神经和肌肉疾病。 
心脏科医生： 心脏结构、功能和疾病方面的专科医生。 

肺科医生或呼吸专科

医生： 
这是治疗呼吸系统功能障碍的医学分支。负责治疗肌肉无力引

起的呼吸问题。 
胃肠科医生： 专门从事胃肠道疾病诊断和治疗的医生。负责治疗与消化和进

食困难相关的问题。 
骨科医生： 治疗和矫正骨骼系统畸形的专科医生。骨科医生负责治疗脊柱

侧凸（脊柱弯曲）、挛缩（肌肉紧绷）以及与肌肉无力相关的

其他关节或骨骼问题。 
呼吸治疗师： 与肺科医生合作治疗呼吸困难患者。他们负责操作呼吸器和呼

吸机等设备。 
营养师： 致力于通过适当的饮食改善健康状况，并在疾病治疗中将饮食

用于治疗用途。 
遗传咨询师： 为患有遗传性疾病或有此类疾病风险的个人和家庭提供服务。

遗传咨询旨在为患者及其家人提供有关其病情、未来怀孕的风

险和治疗的信息，以帮助他们做出知情决定。 
心理医生： 接受过相应培训和教育，可进行心理治疗、测试和研究的人

员。帮助人们应对恐惧和担忧，并处理实际问题。 
社会工作者： 利用社会和行为科学来满足客户的需求，包括财务、家庭和资

源方面的需求。 
物理治疗师  通过提供有助于恢复功能、改善活动能力、缓解疼痛以及预防

或减少永久性身体残疾的服务，帮助患有致残疾病的患者。帮

助恢复、维持和改善整体健康状况。 
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职业治疗师： 帮助患者参与日常生活活动。他们通过使患者能够做一些有助
于提高其参与能力的事情，或通过改造环境来提供更好的参与

支持，以此实现这一结果。 
护士： 帮助患病或无病的个人进行促进或恢复健康的活动（如果有必

要的力量、意愿或知识，此人将可以在没有帮助的情况下进行

这些活动），并以此方式帮助此人尽快获得独立能力。 
 
问：如何找到有庞贝病治疗经验的医疗中心？ 
答：目前全球已有多家专门治疗庞贝病的医疗中心，对庞贝病的了解日益加深。治疗类

似神经肌肉疾病或罕见遗传疾病的诊所和康复中心也可能为庞贝病患者提供专业护理。 
 
在美国、欧洲和其他大洲，有许多专门治疗庞贝病和神经肌肉疾病患者的中心。 
 
问：家人如何保持参与？ 
答：鉴于”家庭”是患者生活中不可或缺的一部分，应由家人和医务人员共同确定需求，并
由家人和主治医生或医务人员围绕该需求制定护理计划。家人和患者应与各级护理的专业

团队建立合作关系，以便平等参与，从而确立护理目标。可以解决多种需求，包括因住院

或治疗而与核心家庭成员分离、交通、住宿费用、误工、专业设备（包括改装车辆）、家

庭援助、常规医疗程序、职业再培训，以及教育规划。可以通过关注患者家庭关系的适当

和支持性方式，持续与家属和/或患者分享有关疗法、治疗和资源的信息。协调患者护理
的个人需要提供必要支持，包括及时转介给相应的社区机构（包括社会工作者或其他个案

工作者），以及支持所需的社区服务。家属和所有医务人员应定期更新护理计划和患者进

展。这将确保实现以家庭为中心的全面协调护理，并建立护理合作关系。 
 
问：除了医疗建议之外，我还可以从哪里寻求帮助来应对我将面临的所有实际挑战？ 
答：对于您和您的家人，庞贝病患者支持组织是非常有用的资源。许多国家/地区都有国
家/地区支持组织（可在”国际庞贝病协会 [IPA] 关联机构”页找到按国家/地区划分的列表）。
这些组织可以提供从情感支持到教育资源等各种主题的支持。 
 
根据您的居住地，可能有一些服务可以帮助您获取资源，例如：可帮助您审查财务状况、

申请政府福利和经济援助、寻找医疗和社会服务、为您的孩子制定教育计划、安排居家护

理、帮助您了解自身合法权利、处理就业问题和保险问题的团体。您当地的庞贝病患者支

持组织、医疗团队和其他相关渠道可以帮助您与这些团体取得联系。 
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许多人认为，家长之间和患者之间的相互支持也是所提供的一项宝贵资源。需要考虑的另

一个方面是查明兄弟姐妹、祖父母和其他家庭成员可以获得哪些支持。患者支持组织可以

为此提供帮助，通过社交媒体（例如庞贝病的相关 Facebook 群组）与其他庞贝病患者交
流也会有帮助。 
 
问：我认为自己比正在为我的孩子提供治疗的一些医务人员更了解庞贝病。我可以对此

做些什么？ 
答：许多患有庞贝病等罕见疾病的患者及其照护者认为，确保获得正确治疗的唯一方法

是尽可能了解该疾病。当您与大量医务人员打交道时，知识可能是一项真正的优势。您应

该跟踪记录每位医务人员在做什么。这可能有助于防止发生错误或出现失误。有时可能需

要为庞贝病治疗经验不足的儿科医生、全科医生或急诊室医生提供教育。将您的知识视为

您必须与医疗团队分享的技能。当您有疑虑时，应毫不犹豫地提出您的意见或质疑为什么

要做某事。请记住，没有人比您更关心您自己或您孩子的医疗护理。 
 
在哪里可以了解更多信息：请参见”更多信息”部分 
 
本出版物旨在提供有关所涵盖主题的一般信息。它作为一项公共服务由国际庞贝病协会分

发，对此应了解，国际庞贝病协会不参与提供医疗或其他专业服务。医学是一门不断变化

的科学。由于可能存在人为错误和实践变化，因此我们无法保证此类复杂材料完全准确无

误。需要通过其他来源（尤其是医生）确认这些信息。 
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