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SPRAVNA PECE O PACIENTY S POMPEHO NEMOCI

PéCe o osoby s Pompeho nemoci
vyzaduje odborny lékafsky tym. Kazdy
Clen tymu ma specifické znalosti

a dovednosti. Jeden lékaf muaze
zastavat funkci vedouciho tymu

a koordinovat  péc€i  poskytovanou
vSemi ostatnimi Cleny tymu. Vzhledem

k tomu, Ze Pompeho nemoc je tak
vzacné onemocnéni, Casto se stava, ,
Ze zdravotnicky personal nema zadné
pfedchozi zkuSenosti s |éCbou tohoto
nervosvalového onemocnéni. Proto je
Zadouci uzce spolupracovat

s lékafskym tymem s cilem poskytnout
léCbu a sluzby, které muzete
potfebovat Vy nebo Vase dité. Vzdélavani vSech zuc€astnénych osob ohledné Pompeho
nemoci muze pomoci dosahnout nejlepSich vysledki péce. Jako pocatecni zdroj
informaci Vam pomuze tato brozura.

Otazka: Vim, ze je dulezité ziskat informace o Pompeho nemoci. Kde mam vsak
zacit?

Odpovéd’: Dobré zdroje informaci je mozné najit na internetu. Mnoho z nich pochazi
od skupin zalozenych dospélymi pacienty nebo rodiCi déti s Pompeho nemoci. Mnoho
dalSiho se muzete rovnéz dozvédét od skupin podporujicich vyzkum dalSich
nervosvalovych onemocnéni a také od zdravotnickych ufadd a vyznamnych
zdravotnickych center po celém svété. (Na zaCatek Vam muaze pomoci seznam zdroju
uvedeny v odstavci ,Kde se dozvim vic* na posledni strané.)

Otazka: Jak se Pompeho nemoc Iéci?

Odpovéd: V soucasnosti existuje fada uCinnych enzymovych substituénich terapii
(ERT) dostupnych po celém svété a rovnéz probihaji klinicka hodnoceni genové terapie
a dalsi klinicka hodnoceni tohoto typu lécby jsou v planu. DalSi informace o téchto
typech léCby zaméfené pfimo na Pompeho nemoc naleznete v brozufe Pompe
Connections: Lécba.

Kromé l1é¢by zaméfené pfimo na Pompeho nemoc, jako je ERT, existuji podparné
terapie, které pomahaji lidem s Pompeho nemoci udrzet si svalové funkce a pfedchazet
zdravotnim problémdm zplsobenych svalovou slabosti. Podplrné Ié€by jsou specificky
zameérfeny na potifeby individualniho pacienta. Respiracni terapie mize poskytnout
podporu pfi obtizich s dychanim. Fyzioterapie muze pomoci zlepSit pohyblivost, snizit
ztuhlost, posilit svaly a zmirnit bolest. Specificka dieta pomaha zajistit pfisun nutnych
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kalorii a zabranit ubytku télesné hmotnosti. Kazdy, kdo je postizen Pompeho nemoci,
Celi stale novym vyzvam v prab&hu zmény mechanickych vlastnosti téla. Ziskani
spravné lécby od fundovaného lékaiského tymu v kombinaci s podporou a péci osob
z Vaseho okoli Vam muze pomoci prozit kazdy den naplino.

Otazka: Kdo jsou klicové osoby tymu, ktery o mne pecuje?

Odpovéd’: Péce o pacienty s Pompeho nemoci vyzaduje komplexni odborné znalosti.
Kromé praktického Iékafe nebo poskytovatele primarni péCe nize uvedena tabulka
uvadi pfehled moznych ¢lenu Iékafského tymu. Tym musi byt informovan o jakychkoli
a vSech zménach zdravotniho stavu nebo o novych pfiznacich, které se vyskytnou.
Dbejte, aby byl kazdy clen tymu informovan o péci, kterou Vam poskytuji ostatni
Clenové tymu. Pokud mate dité s Pompeho nemoci, je dullezité, abyste sledovali
pfiznaky VaSeho ditéte a to, jak odpovida na IéCbu, a pomahali s poskytovanim
podpornych terapii.

Obvodni lékaF Pusobi jako prvni kontakt s osobou s dosud nediagnostikovanym
zdravotnim problémem a dale zajistuje prabéznou lécbu riznych
zdravotnich obtizi bez ohledu na jejich pfiCinu, organovy systém Ci
diagnozu. Také fesSi pfipadné zdravotni problémy nesouvisejici
s Pompeho nemoci.

Pediatr Lékar, ktery se specializuje na Iékafskou péci o déti.

Genetik Lékar, ktery se zabyva studiem chorob a poruch, které jsou
alespon ¢asteCné genetického plvodu.

Neurolog Specialné vyskoleny I|ékaf, ktery diagnostikuje a léCi poruchy
nervoveé soustavy. Patfi mezi né onemocnéni mozku, michy, nervu
a svald.

Kardiolog Specialista na strukturu, funkce a poruchy srdce.

Pneumolog Tento Iékaf se zabyva dysfunkci dychaciho ustroji. LéCi dychaci

problémy zpUsobené svalovou slabosti.

Gastroenterolog | Lékafr, ktery se specializuje na diagnostiku a I1é€bu poruch traviciho
traktu. LéCi problémy spojené se zazivanim a vyzivou.

Ortoped Odbornik zaméfeny na léEbu a korekci deformit kosti. Ortoped IéCi
skoliézu (zakfiveni patefe), kontraktury (svalové ztuhnuti) a jiné
problémy tykajici se kloubl nebo kosti zplisobené ochabovanim
svalstva.
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Specialista
na respiracni
potize

Spolupracuje s pneumologem pfi Ié€bé pacientu, ktefi maji potize
s dychanim. Obsluhuje rizna zafizeni, jako jsou respiratory
a ventilatory.

Dietolog

Zabyva se zajiStovanim dobrého zdravi prostfednictvim fadného
stravovani a terapeutickym vyuzitim diety pfi [éCbé onemocnéni.

Geneticky
poradce

Zkouma jednotlivce i rodiny, u kterych se projevilo genetické
onemocnéni, nebo jsou témito chorobami ohrozeni. Genetické
poradenstvi je ur€eno pro pacienty a jejich rodiny a poskytuje
informace o jejich stavu, rizicich pro budouci téhotenstvi a |éCbach,
a pomaha jim tak pfijimat informovana rozhodnuti.

Psycholog

VysSkolena osoba sevzdélanim potfebnym  k poskytovani
psychoterapie, provadéni psychologickych vySetfeni a vyzkumu.
Pomaha pacientiim vyrovnat se s jejich obavami a strachy a zapojit
se do normalniho Zivota.

Socialni
pracovnik

v

Cerpa z poznatkll socialnich a behavioralnich véd a plni potfeby
klientd, vcetné finanCnich aspektd, rodinnych zalezitosti
a potfebnych zdroju.

Fyzioterapeut

Pomaha pacientim s pohybovymi obtizemi a poskytuje sluzby,
které obnovuji funkci, zlepSuji pohyblivost, zmirfiuji bolest
a zabranuji ¢i omezuji trvalé fyzické postizeni. Obnovuji, udrzuji
a podporuji celkovou fyzickou kondici a zdravi.

Ergoterapeut

Pomaha lidem pfi zvladani béznych cinnosti kazdodenniho Zivota.
Dosahuje toho tak, ze lidem umoznuje délat véci, které rozsifi
jejich schopnost podilet se na Cinnostech, nebo upravou prostredi,
ktera umozni jejich lepSi zapojeni.

Zdravotni sestra

Pomaha nemocnym i zdravym lidem pfi provadéni cinnosti
pfispivajicich k jejich zdravi nebo 1éCbé, ktery by postizena osoba
jinak zvladala, kdyby méla potfebnou silu, vali nebo znalosti, a €ini
tak takovym zplsobem, aby postizena osoba ziskala co nejdfive
nezavislost.

Otazka: Jak najdu zdravotnické zarizeni, které se specializuje na léébu Pompeho
nemoci?

Odpovéd: V souCasné dobé diky vétSimu porozuméni Pompeho nemoci existuje
po celém svété fada zdravotnickych zafizeni, ktera se specializuji na léCbu Pompeho
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nemoci. Kliniky a rehabilitaéni centra, ktera maji zkuSenosti s Ié€bou nervosvalovych
nebo vzacnych genetickych onemocnéni, mohou také poskytnout odbornou péci
osobam s Pompeho nemoci.

V USA, Evropé a ostatnich svétadilech existuje fada specializovanych center pro osoby
s Pompeho nemoci a nervosvalovym onemocnénim.

4

iPd v, worldpompe.org Srpen 2005 Kéd 002
Cedtina — Rev. &erven 2022




P rompe

SPRAVNA PECE O PACIENTY S POMPEHO NEMOCI

Otazka: Jaka je role rodiny postizeného?

Odpovéd’: Role rodiny je velmi dllezita ve stanoveni a vypracovani individualniho planu
péCe o postizenou osobu. Ve spolupraci s odbornym lékafem a specializovanym
centrem tvofi rodina jednotny tym, jehoz cilem je co nejlépe uspokojit potieby
postizeného ditéte nebo dospélého jedince. Rodiny a pacienti by méli vytvofit
partnerstvi s profesionalnim tymem na vSech urovnich, aby mél kazdy srovnatelné
moznosti ve stanoveni cild pée. Razné potfeby spojené s péCi mohou zahrnovat
napfiklad delSi odlou€eni od rodiny v dusledku hospitalizace a |éCby, naklady
na dopravu, naklady spojené s ubytovanim mimo domov, ztraty vzniklé neplacenou
dovolenou na pracovisti pecujicich ¢lenl rodiny, nakup nebo pronajem ortopedickych
a kompenzacnich pomucek véetné specialné upraveného vozidla, asistenéni péce,
pravidelné navstévy l|ékare, rekvalifikaCni a vzdélavaci kurzy pro postizené osoby
i peCujici. Rodina i postizeny by méli byt stale informovani o vSech krocich |éCby, lécich
a zdrojich, a to vSe vhodnym a citlivym zpusobem, ktery by neposkodil rodinné vztahy.
V ramci individualni péCe by kazdy, kdo trpi touto chorobou, mél dostat kontakt
na neziskoveé organizace zabyvajici se touto problematikou, na specializovana centra,
na socialniho pracovnika, asistenty, peCovatelské sluzby a jiné organizace, které mu
mohou pomoci v pécCi. Rodina a vSichni pecCujici by méli v pravidelnych intervalech
aktualizovat plan péCe a zhodnotit pacientlv pokrok. To zaru€i komplexni
koordinovanou péci, v jejimz stfedu se bude nachazet rodina, ktera se stane
rovnocennym partnerem pro lékarsky tym.

Otazka: Kam se mohu obratit o pomoc se vSemi praktickymi problémy, kterym
budu muset ¢elit, kromé svého lékare?

Odpovéd’: Organizace poskytujici podporu pacientim s Pompeho nemoci jsou pro Vas
i VaSi rodinu nedocenitelnym zdrojem informaci. V mnoha zemich plsobi narodni
podpurné organizace (seznam organizaci podle jednotlivych zemi naleznete na strané
Partnefi IPA). Mohou Vam poskytnout podporu v celé fadé otazek od emocni podpory
az po zdroje informaci.

V misté Vaseho bydlist¢ mohou byt také k dispozici sluzby, jez Vam pomohou nalézt
zdroje, jako jsou skupiny, které Vam pomohou fesit financni otazky, pozadat o podporu
¢i finan¢ni pomoc od vladnich organizaci, nalézt zdravotnicke i socialni sluzby, nastavit
plan vzdélavani pro Vase dité, zorganizovat domaci péci, dozvédét se vice o Vasich
pravech a feSit problémy spojené se zaméstnanim a pojisténim. Mistni organizace
poskytujici podporu pacientiim s Pompeho nemoci, Vas tym zdravotnickych pracovniku
a jiné zdroje Vam mohou pomoci s kontaktovanim téchto skupin.

Jednémi z nejcennéjSich zdroju jsou informace, které si mezi sebou vzajemné vymeénuji
pacienti nebo rodiny postizenych. DalSim dulezitym aspektem je téz poskytnout podporu
pro sourozence, prarodiCe a ostatni Cleny rodiny postizeného. S tim mohou pomoci
organizace poskytujici podporu pacientim i kontakty na dalSi pacienty s Pompeho
nemoci ziskané prostfednictvim socialnich médii, jako jsou skupiny na Facebooku
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zameéfené na Pompeho nemoc.
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Otazka: Mam pocit, ze vim o Pompeho nemoci vic nez lékafi a zdravotnici, ktefi
Ié¢i mé dité. Co s tim mohu délat?

Odpovéd: Stava se dost Casto, ze pecujici i samotni pacienti postizeni néjakou
ze vzacnych chorob se domnivaji, Ze jedinou moznosti jak si zajistit pfistup k adekvatni
léCbé, je dozvédét se o své chorobé maximum informaci. Znalosti z tohoto oboru mohou
byt velkou vyhodou, kdyZz mate co do Cinéni s nékolika poskytovateli zdravotni péce.
Méli byste mit pfehled o tom, co kazdy déla, a tak pfedchazet moznym chybam
aomylum z jejich strany. Mohou nastat situace, kdy budete muset poradit napfiklad
détskému lékafi, obvodnimu Iékafi nebo personalu na pohotovosti, ktefi nemaji dostatek
zkuSenosti s Pompeho nemoci. Povazujte své znalosti za obrovskou vyhodu
a nevahejte je v pfipadé potfeby sdilet s lekafi. Mate-li z néCeho obavy, nebo pokud
pochybujete o néjakém provadéném kroku, nevahejte vyjadfit svij nazor nebo polozte
prislusné otazky. Pamatujte, ze nikdo jiny nema vétsi pravo a zajem podilet se na Vasi
léCbé nebo péci o Vase dité nez Vy samotni.

Kde se mohu dozvédét vice: viz ¢ast DalSi informace.

Tato publikace je urCena k poskytnuti obecnych informaci k danému tématu. Je
distribuovana jako vefejna sluzba Mezinarodni asociace pro Pompeho nemoc s tim, Ze
se tato asociace nezapojuje do poskytovani lekarskych nebo jinych odbornych sluzeb.
Medicina je véda, ktera se neustale méni. Vzhledem k lidskym chybam a zménam
v praxi nelze zarucit, Ze takto slozité materialy budou zcela pfesné. Proto je nutné ovérit
si tyto informace z dalSich zdroju, a to zejména u Vaseho lékare.
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