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Lécba Pompeho nemoci pomoci enzymové substituéni

terapie (ERT) je nyni dostupna pro fadu pacientt

po celém svété, coz je obrovsky uspéch. V nékterych
zemich je v8ak pretrvavajicim problémem uhrada.

Jako pacient s Pompeho nemoci mate pravdépodobné

zajem dozvédét se vice o této pfileZitosti a pfinosech
enzymové substituéni terapie (ERT). NeZz ktomu

dojde, je dulezité védeét, zda bude ve VasSi zemi N\
enzymova substitucni terapie hrazena. Poté musite
najit kvalifikovaného Iékafe, ktery je ochoten
a schopen Pompeho nemoc Iécit. To mize zabrat
trochu Casu a vyZadovat usili. Existuji v8ak zdroje,
které Vam mohou vyhledavani usnadnit. Poté, co
vyhledate Iékare, bude provedeno vySetreni
k potvrzeni, zda jste vhodnym kandidatem k lécbé.
Tento material popisuje néktera pracovisté, kde
muzete najit lékafe, ktefi Vam mohou poskytnout enzymovou substitu¢ni terapii, a seznam
potencialné potrebnych lékaiskych vySetreni.

Otazka: Jak najdu lékare, ktery mé vysetii a bude mé lé€it enzymovou substitucni terapii?
Odpovéd: Pred zahajenim enzymové substitucni terapie je dulezité najit Iékafe, ktery je ochoten
Pompeho nemoc Ié€it. To se lidi podle zemé, ve které Zijete. V nékterych zemich existuji odborna
centra, ktera dohliZeji na 1é€bu pacientd s Pompeho nemoci. V jinych zemich musi pacienti vyhledat
ochotného lékafe v mistnim zdravotnickém zafizeni.

Chcete-li najit odbornika na Pompeho nemoc ve Vasi zemi, muzete zalit tak, Ze se obratite
na kontaktni osobu Mezinarodni asociace pro Pompeho nemoc (IPA) nebo na organizaci ve Vasi
zemi. Navstivte webové stranky https://www.worldpompe.org/.

Otazka: Poté, co najdu lékare, ktery mne bude ochoten IéCit enzymovou substituéni terapii,
na co se potrebuji zeptat?

Odpovéd: Jakmile najdete I€kare, ktery je Vas ochoten I&Cit enzymovou substituéni terapii, je dllezité
pohovofit si s nim pfed zahajenim IéCby. Na tento rozhovor se dobfe pfipravte. Sestavte si seznam
vSech svych otazek, v€etné zaleZitosti, jako je pfedbézné vySetfeni, uhrada, alergické reakce,
IeékaFska vySetfeni a rehabilitace.

Zde je nékolik prikladl otazek, které mozna budete chtit polozit. V zavislosti na zemi Vaseho pobytu
mohou byt pro Vas nékteré otazky relevantnéjSi nez jiné:
o Lécite také jiné pacienty s Pompeho nemoci?

e Jste v kontaktu s dalSimi odborniky, ktefi maji zkuSenosti s Pompeho nemoci a ERT?
e Jakeé jsou Vase zkuSenosti s infuznimi léCbami?
e Jste ochoten/ochotna mi pomoci s formalitami tykajicimi se pojisténi?
e Musim pfed zahajenim infuzni Ié€by podstoupit néjaka Iékarska vySetfeni nebo testy?
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V jaké dny a v jakych ¢asech bude mozné dostavat Iécbu?

Jak dlouho bude infuze trvat?

Kde bude infuze probihat — v nejbliZz§i nemocnici, infuznim centru nebo doma?

Co mam ocekavat v den podani infuze?

Budu potfebovat implantabilni port nebo mi pokazdé bude zavedena nova infuzni jehla?

Co se stane, pokud budu mit alergickou reakci?

Co se stane, kdyz budete na dovolené? Mate uréeného zastupce?

Po zahajeni [éEby moznéa budu potfebovat doporu€eni k dalSim Iékafiim, jako jsou rehabilitani
specialisté, fyzioterapeuti nebo logopedi. MUzete mi s t€mito doporuc¢enimi pomoci?

e Jste ochoten/ochotna pravidelné sledovat muj zdravotni stav?

Otazka: Co musim udélat, nez budu moci obdrzet enzymovou substitu¢ni terapii?

Odpovéd: Pfed zahajenim enzymoveé substitu¢ni terapie je nutné mit potvrzenou diagnézu Pompeho
nemoci. To znamena, ze musite mit Iékafskou zpravu o aktivit¢ VaSich enzymu a/nebo analyze
mutace DNA. Lékar Vam také bude pfed zahajenim |éCby mozna chtit proveést dalSi vySetieni. Tato
vySetfeni mohou zahrnovat vySetfeni srdce (k méfeni tepové frekvence arytmu a vizualizaci
elektrické aktivity srdecni svalové tkané), neurologicka vysetfeni (k méfeni sily a funkce svalovych
skupin), vysetfeni funkce plic (k zaznamenani mnozstvi a rychlosti vzduchu, ktery vdechujete
a vydechujete béhem urcitych ¢asovych obdobi), vySetfeni krve (ke zméfeni hladiny elektrolytd, tukd,
bilkovin a enzymu v krvi), t€hotensky test nebo vysSetfeni sluchu. Vysledky téchto testl poskytnou
VaSemu lékafi pfehled o vychozim stavu nebo pocatecni informace. V prabéhu I1éCby se tato vySetieni
mohou opakovat, aby se urcila urover progrese.

Vzhledem k tomu, Ze enzymova substitucni terapie je podavana intraven6zné (krevnim ob&hem),
lekaF Vas pravdépodobné vySetfi, aby zjistil, jak snadny je pfistup do Vasich Zil. Pokud je pfistup
k Vasim zilam obtizny, nebo pokud mate strach z jehel, mdze Vam lékai navrhnout implantaci portu
(nebo podobného prostfedku). Implantabilni port je prostfedek, ktery se umistuje do oblasti hrudniku
pod povrch kuze v lokalni nebo celkové anestézii. Vyhodou tohoto prostfedku je to, ze poskytuje
snadny pfistup k zilam. Nevyhodou je vySsi riziko infekci v porovnani s intravenéznim postupem. Nez
IeékaF podnikne jakékoli kroky, mél by s Vami tuto mozZnost prodiskutovat.

Otazka: Kdo dalsi se o mé kromé mého osetrujiciho Iékarfe mlize starat?

Odpovéd: Po stanoveni diagnézy Pompeho nemoci je dllezité ziskat multidisciplinarni péci — to
znamena lékafskou péci od tymu specialistl: napfiklad genetik, pediatr nebo neuromuskularni
odbornik sleduji progresi Vaseho onemocnéni a poskytuji doporu€eni jinym odbornym Iékarim, ktefi
léCi specifické pfiznaky, jako je fyzioterapeut, logoped, dietolog a pneumolog. Podpurnou péci mohou
poskytovat také kliniéti a dal$i zdravotniéti pracovnici. Clenové tohoto multidisciplinarniho tymu spolu
pribézné komunikuji po celou dobu IéCby. DalSi informace o multidisciplinarni péci naleznete v Casti
Pompe Connections ,Spravna péce o pacienty s Pompeho nemoci*.

Tato publikace je urcena k poskytnuti obecnych informaci k danému tématu. Je distribuovana jako verejna
sluzba Mezinarodni asociace pro Pompeho nemoc s tim, ?e se tato asociace nezapojuje do poskytovani
lékarskych nebo jinych odbornych sluZzeb. Medicina je véda, ktera se neustale méni. Vzhledem k lidskym
chybam a zménam v praxi nelze zarudit, Ze takto sloZité materialy budou zcela presné. Proto je nutné ovérit si
tyto informace z dalSich zdroju, a to zejména u Vaseho lékare. Méjte prosim na paméti, Ze ucinnost enzymové
substitucni terapie se u jednotlivych pacientt lisi.
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