¥ & POMPE

JAK ZiT S POMPEHO NEMOCI

Kazdy clovék trpici Pompeho nemoci se
musi  naucit, jak Zit se zavazinym
onemocnénim, které se mizZe Casem
zhorSovat — zejména bez lécby. At uz jste
rodi¢ ditéte, které potrebuje nepfetrzitou
péeci, dospély s mirnou svalovou slabosti
a dychacimi problemy nebo partner
nékoho s Pompeho nemoci, budete se
muset prizpldsobit zménam, které mohou
nastat. To muze byt stresujici a nékdy
i zdreujici. Nicméné, pokud se postupné
zacnete pfipravovat na zménu, mdizZe
Vam to pomoci vyporadat se s vyzvami,
kterym mdzete Celit. Zde popsané strategie Vam pomohou zjistit, co musite udélat, abyste
Zili co nejlepe. Nezapominejte na to, Ze Pompeho nemoc postihuje kazdého pacienta
jinak, jak je uvedeno v brozure ,Pompe Connections — Znamky a pfiznaky*. Proto jsou
nize uvedené informace zamysSleny pouze jako voditko a neznamena to, Ze vSichni
pacienti budou mit stejné zkuSenosti.

Zvladani Pompeho nemoci

Po potvrzeni diagnézy Pompeho nemoci je €as prodiskutovat s |ékafem moznosti, jak
tuto komplexni poruchu zvladnout. | kdyz v roce 2022 neexistuje na toto onemocnéni
zadny lék, nékolik typu péce a léEby muze pomoci nhemoc zpomalit a zvladat. Do roku
2006 se pécCe o pacienty zaméfovala vyhradné na zvladani pfiznakd, ato pomoci
riznych podpuarnych terapii ke zmirnéni a kompenzaci dopadi onemocnéni. V sou€asné
dobé je k dispozici enzymova substitu¢ni terapie (ERT), ktera ma nahradit chybgjici
enzym alfa-glukosidazy (GAA). Dal$i potencialni 1é€by jsou ve fazi klinickych hodnoceni
a vyzkumu.

Svalova slabost zplisobena Pompeho nemoci postihuje fadu Casti téla. Muze zpUsobit
potize schuzi apohybem, spravnym dychanim, dokonce iskonzumaci jidla
a vykonavanim zakladnich kazdodennich Cinnosti.

Otazka: Jak Pompeho nemoc ovlivni maj kazdodenni zivot?

Odpovéd: Pompeho nemoc ovliviiuje kazdého pacienta jinak. Cim zavaznéjsi jsou véak
Va$e pfiznaky, tim vice mize onemocnéni ovlivnit Va§ kazdodenni Zivot a VaSe vztahy
ze zidle, chodit do schodu, Fidit auto nebo se pohybovat. Mozna budete muset zménit své
navyky nebo najit nové zplsoby, jak délat véci doma, ve Skole nebo v praci. K provadéni
uritych ukoll muZete také potfebovat zvlastni vybaveni nebo pomoc jinych lidi. Pro
vétsinu lidi s diagnézou Pompeho nemoci a pro lidi, ktefi jim pomahaji peCovat o sebe, je

1

IPA www.worldpompe.org Srpen 2005 K6d 003
Cestina — Rev. Cerven 2022




FErompe
JAK ZIiT S POMPEHO NEMOCI

nejvétsi vyzvou snaha o vyvazeni rostouci potfeby podpory stouhou zlstat co
zacCit pouzivat choditko nebo invalidni vozik. Kdyz se dostanete do situace, kdy ujit
nékolik krokl vyZaduje veSkerou Va$i silu, muZete mit malo energie, abyste zvladali
spoleCenské kontakty a aktivity, které Vas bavi. Invalidni vozik Vam muze pomoci zUstat
aktivni podle Vasich predstav.

Otazka: Co je to asistencni technologie?

Odpovéd’: Asistencni technologie je jakékoli zafizeni, které pomaha osobé
se zdravotnim postizenim zvysSit, zlepSit nebo udrzet schopnost vykonavat urcitou funkci.
Asistencni technologie zahrnuji vSe od jednoduchych nastavcl na IZice az po SpiCkova
pocCitatova zafizeni. Tato zafizeni podporuji nezavislost a mohou pomoci lidem
s diagn6zou Pompeho nemoci Zit pohodInéji a zustat aktivnéjsi v jejich komunité.

Otazka: Jaké vybaveni mlize usnadnit Zivot s Pompeho nemoci?

Odpovéd’: Vybér spravného vybaveni odpovidajici Vasim konkrétnim potfebam Vam
muze usnadnit zivot. Mize Vam také umoznit délat vice véci pro sebe. V tabulkach nize
jsou uvedeny nékteré zakladni Cinnosti kazdodenniho Zivota a rizné vybaveni, které
muze pomoci Vam nebo VaSemu ditéti byt nezavisleji. Fyzioterapeuti a profesni
terapeuti mohou také Casto poskytovat uziteCné rady.

Koupani, pé€e o vzhled a vykonavani potfeby: Toto vybaveni pomaha lidem se svalovou
slabosti bezpe¢né dosahnout do dfezu a pouzivat toaletu, sprchu a vanu. Mize také
uzivatelim poskytnout soukromi a zmirnit namahu jejich pe€ovatelu.

Lavice do vany nebo zidle do sprchy

Ruéni sprchova hlavice

Zvedaci zafizeni

ZvySené WC sedatko nebo pfizplisobené WC
Polstarek na toaletu pro zeny

Ridici jednotka pro zapinani a vypinani lampy
Madlo do koupelny
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Sezeni a stani: Toto vybaveni zmenSuje tlak zplsobeny dlouhodobym sezenim
na tvrdém povrchu nebo na invalidnim voziku. Pomaha také lidem, ktefi maji potize vstat
ze zidle.
Podsedaky
Sedaci skofepiny

Vzpfimovaci vozik

Opérky pazi
Nastavitelné stoly

Pfizpusobené
sedaky

Spanek:

Nemocniéni 1GZko s pénovou nebo hybridni matraci: Elektrické ovladaci prvky, které
pohybuji l0Zkem nahoru a dold, usnadiuji lehani a vstavani z l0Zzka. Pénova nebo
hybridni matrace poskytuje meékkou podlozku pro télo, ktera zabranuje vzniku
prolezenin.

Kotnikové ortézy

Pohyb: Toto vybaveni pomaha lidem pohybovat se tim, Ze poskytuje dodate¢nou podporu
pro chdzi a ulevu od bolesti zpusobené slabymi svaly. Elektrické invalidni voziky,
kolobé&Zky a hole umozniuji uzivatelim byt nezavislejsi.

Hole

Invalidni voziky a skutry
Choditka

Upraveny viz

Upravy v domacnosti nebo na pracovisti:
Rampy
RozSifeni dvefi pro invalidni voziky
Kuchyriské a koupelnové spotrebice pristupné z invalidniho voziku
Schodolezy a vytahy
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Komunikace a nezavislost: Existuje fada zafizeni a pomucek, které umoznuji komunikaci
osobam, které maji problémy s feCi nebo nemohou mluvit.

Tato zafizeni pomahaji lidem s diagn6zou Pompeho nemoci (a jejich peCovateliim) zGstat

ve spojeni s vngjSim svétem. Usnadnuji napfiklad zapinani svétel a zafizeni

a komunikaci s nékym, kdo je u vchodovych dvefi, z jiné mistnosti v domé.
Jednoduchy komunikaéni panel se symboly a/nebo textovym popisem, na které ¢lovék
ukazuje

Textove telefony
Pocitace
Zafizeni pro hlasovy vystup

e Trackbally
Interkomovy systém

Univerzalni dalkové ovladani

Otazka: Trpim kontrakturami. Mohu s tim néco délat?

Odpovéd’: Ano, existuje fada pristupt, které mazete pouzit ke zlepseni kontraktur
a zmirnéni bolesti, kterou zptsobuiji.

Principy 1éCby kontraktur (trvalé zkraceni svalu nebo kloubu) a deformity
u neuromuskularni poruchy jsou dobfe zavedené a mély by byt uplatfiovany u jedincu
s Pompeho nemoci. Kontrakturam a deformitam je tfeba zabranit jemnym plsobenim
proti deformacnim silam v prabéhu Casu, vcetné kazdodenniho protahovani, korekce
polohy, pouziti ortéz a ortotické intervence, poskytnuti adekvatni podpory ve vSech
polohach, zejména vsedé a pfi stani s oporou, podle potieby, a vzdélavani pacientu
a rodin.

Adaptivni vybaveni a ortotika mohou byt nezbytné pro zvladani kontraktur a deformit
a mohou zajistit zmény polohy a ulevu od tlaku pro udrzeni integrity pokozky u jedincq,
ktefi se nemohou samostatné posunovat nebo ménit polohu.

Ortoticka intervence €asto zahrnuje pouZiti:

Kotnikové ortézy na chodidlo zabrariuji kontrakturam s plantarni flexi (pohyb chodidla
smérem dolu).

Obinadla na stehna zabranuji kontrakturam iliotibialniho traktu (jedna se o silny pas
pojivové tkané podél vnéjsi strany stehna).

Kolenni dlahy zabrarujici kontrakturam s flexi kolene (koleno se pIné nenarovnd).

Podpurné dlahy na zapésti/ruce/prsty pomahaji zabranit mirnym az stfedné zavaznym
kontrakturam rukou a prstu.
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Systémy sezeni v pfizplisobenych ko€arcich nebo invalidnich vozicich jsou zasadni
pro prevenci nebo minimalizaci kontraktur a deformit, zejména deformit patefe,
a mohou zahrnovat:
e pevné sedadlo a zadovou opérku,
podpéry kycli,
bocni podpéry trupu,
adduktory kolenniho kloubu,
podpora hlavy podle potieby,
skofepiny sedadel na miru.

Stani s oporou je povazovano za pfinosné pro prevenci nebo minimalizaci osteoporozy
(ztrata kostni hmoty) a mize zahrnovat pouZziti:
o vertikalizaCnich stojand (z polohy nazadech nebo na bfide), svislych
a hydraulickych vertikalizanich stojand,
e elektrické funkce stani na motorizovanych invalidnich vozicich nebo jinych
motorizovanych zafizenich pro stani,

o elektrického naklapéni; sklapéci a zvedaci opérky nohou na motorizovanych
invalidnich vozicich mohou umoznit nezavislou zménu polohy a posunovani
a pomoci tak minimalizovat kontraktury a udrzovat integritu pokozky.

V nékterych pfipadech, kdy dojde k progresi nad ramec zvladatelny konzervativni
léCbou, mlze byt nutné zvazit ortopedickou operaci (jako pfi I1éCbé skolidzy), i kdyz
vysledky operace patefe nemusi byt optimalni. BEéhem ortopedické operace je tfeba
dodrzovat bezpecnostni opatfeni pfi anestezii.

Otazka: Zda se, ze mé dité ztraci zajem o mnoho ¢Einnosti, kterym se kdysi
vénovalo. Jak mu mohu pomoci zastat aktivni?

Odpovéd’: Nejprve se pokuste zjistit, pro¢ Vase dité ztraci zajem. Pokud mu chybi sila
k urc€ité Cinnosti, podivejte se, zda tuto Cinnost Ize pfizplasobit jeho potfebam. Pokud
napfiklad rado jezdi nakole, muzete investovat do kola urCeného pro uZivatele
invalidnich vozikl nebo osoby se slabosti spodni poloviny téla. Nebo navrhnéte aktivity,
které by si mohlo uzit i dit€ s omezenou svalovou silou, jako jsou deskové hry, knizni
kluby, pocitaCové hry, vafeni, zahradniCeni nebo umélecké projekty. Pokud se Vase dité
zda byt osamélé, navstivte podpurnou online sit, ktera Vam pomuzZe najit osobu
s Pompeho nemoci, ktera maze byt vzorem pro Va$e dité. MUzete také pozadat mladého
dospélého souseda nebo rodinného pfitele, aby ho jednou tydné vzali na vylet. Zvazte
sezeni s odbornikem na dusevni zdravi, pokud navrhovany postup neni dostacujici nebo
pokud Vase dité vykazuje znamky deprese. Snazte se mu pomoci zachovat si co nejvétsi
samostatnost.
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Otazka: Co dalSiho mohu udélat, abychom se pfipravili na budoucnost?

Odpovéd’: Planovani s ohledem na Vase ménici se potfeby Vam pomuze zZit nejlepSim
moznym zpusobem. Pokud se napfiklad starate o malé dité s Pompeho nemoci, mozna
budete muset se Skolou ditéte vytvofit plan, ktery mu pomaze uspésné zvladat skolni
dochazku. Pokud jste dospély s Pompeho nemoci, mozna budete muset pozadat svého
zaméstnavatele, aby proved! urcité zmény na Vasem pracovisti, abyste mohli pokracovat
v praci. Chcete-li se dozvédét vice o svych pravech a dostupné podpofe, obratte se
na statni organy a socialni sluzby. S ménicimi se fyzickymi schopnostmi mozna budete
muset vyuzit podporu jinych lidi. Pfijeti pomoci, nebo pozadani o pomoc, kdyz ji
potfebujete, midze usnadnit Zivot. Pomoci muZze i vyhledani rady a podpory jinych lidi
s diagnézou Pompeho nemoci. Mohou navrhnout kreativni zpusoby feSeni problémd
doma, ve Skole nebo v praci. Pokud se budete schopni nadale vénovat svym zgjmam
a konic¢kim, mize Vam to také pomoci udrzet si pozitivni pfistup. Je dulezité soustredit
se na to, co jste schopni délat, namisto schopnosti, které jste ztratili nebo které muzete
v budoucnu ztratit.

Dalsi informace o tom, jak pfizpusobit své prostiedi, naleznete na webovych strankach
IPA na adrese www.worldpompe.org.

Podivejte se do ¢asti DalSi informace, kde se mtizete dozvédét vice.

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 lékarskych 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 oveérit si tyto
informace z dalSich zdroju, a to zejména u Vaseho lékare.
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