¥ B POMPE

LERNEN, MIT MORBUS POMPE ZU LEBEN

Jeder Pompe-Patient muss lernen, mit
einer schweren Erkrankung zu leben, die
sich mit der Zeit verschlimmert—
insbesondere ohne Behandlung. Ganz
gleich, ob Sie die Eltern eines Kindes
sind, das rund um die Uhr versorgt
werden muss, ob Sie ein erwachsener
Pompe-Patient ~mit einer leichten
Muskelschwéche und
Atmungsproblemen sind oder der Partner
eines Pompe-Patienten: Sie miissen mit
Verédnderungen, die eintreten kbnnen,
zurechtkommen. Dies kann anstrengend
und einem manchmal auch (ber den Kopf wachsen. Aber wenn man etwas unternimmt,
um sich auf die méglichen Verdnderungen vorzubereiten, kann das dabei helfen, neue
Herausforderungen zu meistern. Hier finden Sie Strategien, die Ihnen dabei helfen kénnen,
herauszufinden, was Sie brauchen, um so gut wie méglich zu leben. Bitte denken Sie
daran, dass Morbus Pompe Patienten unterschiedlich beeinflusst, wie in der Broschiire
LAnzeichen und Symptomen von Morbus Pompe“ von Pompe Connections beschrieben.
Daher dienen die folgenden Informationen nur als Orientierungshilfe und bedeuten nicht,
dass alle Patienten die gleichen Erfahrungen machen.

Leben mit Morbus Pompe — Krankheitsbewaltigung

Sobald die Diagnose Morbus Pompe gestellt ist, ist es an der Zeit, die verschiedenen
Behandlungsmoglichkeiten fur diese komplexe Erkrankung mit einem Arzt zu
besprechen. Es gibt mit Stand im Jahr 2022 zwar keine Heilung fur die Krankheit, aber
es gibt verschiedene Behandlungsmoglichkeiten, die durchaus helfen konnen, die
Krankheit zu verlangsamen und zu bewaltigen. Bis 2006 konzentrierte sich die
Behandlung rein auf die Symptome, bei der eine Reihe unterstitzender Therapien die
Folgen der Erkrankung ausgleichen oder mildern sollten. Heute gibt es die
Enzymersatztherapie (EET), bei der das fehlende Enzym saure alpha-Glukosidase
(GAA) zugefuhrt wird. Andere Behandlungsansatze befinden sich in der
Entwicklungsphase und werden in klinischen Prufungen und Forschungsprojekten
untersucht.

Die Muskelschwache, die durch Morbus Pompe verursacht wird, beeintrachtigt viele Teile
des Korpers. Sie kann zu Schwierigkeiten beim Gehen und der Mobilitat, bei der Atmung,
sogar beim Essen und bei einfachen alltaglichen Verrichtungen fuhren.
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F: Welchen Einfluss hat Morbus Pompe auf mein tagliches Leben?

A: Morbus Pompe betrifft Patienten unterschiedlich. Doch je schwerer die Symptome
sind, desto starker wird das tagliche Leben und auch das Zusammenleben mit anderen
beeinflusst. Wenn die Muskeln schwacher werden, kann es auch schwerer werden zu
stehen, zu gehen, sich zu bucken, von einem Stuhl aufzustehen, Treppen zu steigen,
Auto zu fahren oder ganz allgemein sich zu bewegen. Unter Umstanden mussen Sie Ihre
Ablaufe andern oder neue Wege finden, zu Hause, in der Schule oder bei der Arbeit
zurecht zu kommen. Es kann auch sein, dass Sie spezielle Vorrichtungen brauchen oder
bei bestimmten Tatigkeiten die Hilfe anderer bendtigen. Fur die meisten Pompe-Patienten
und die Personen, die sie betreuen, ist die groRte Herausforderung die, die richtige
Balance zwischen dem steigenden Bedarf an Unterstitzung und dem Wunsch nach
Unabhangigkeit zu finden. Eine der schwierigsten Entscheidungen, die Sie treffen
mussen, ist unter Umstanden die, wann es Zeit wird, eine Gehhilfe oder einen Rollstuhl
zu benutzen. Wenn Sie an einen Punkt kommen, an dem Sie all Ihre Kraft aufwenden
muassen, um ein paar Schritte zu gehen, bleibt Ihnen vielleicht nicht mehr viel Energie,
um lhre sozialen Kontakte zu pflegen oder lhren liebsten Beschaftigungen nachzugehen.
Ein Rollstuhl kann Ihnen dabei helfen, so aktiv wie moglich zu bleiben.

F: Was ist Unterstiutzungstechnologie oder Assistive Technology (Fachbegriff aus
dem Englischen fiir technische Hilfsmittel)?

A: Damit ist jede Art von Hilfsmittel gemeint, die einem Menschen mit einer
Einschrankung dabei hilft, eine Funktion zu verbessern oder aufrecht zu erhalten.
Technische Hilfsmittel kdnnen alles sein von einem Loffel mit Spezialgriff bis zu Hightech-
Computerhilfen. Diese Hilfsmittel helfen dabei, unabhangig zu bleiben, und konnen
Pompe-Patienten dabei unterstutzen, angenehmer zu leben, und besser an der
Gemeinschaft teilzuhaben.

F: Welche Hilfsmittel konnen das Leben mit Morbus Pompe erleichtern?

A: Die richtigen Hilfsmittel fur Ihre spezifischen Bedurfnisse konnen Ihr Leben betrachtlich
erleichtern und Ihnen dabei helfen, mehr Dinge selbst zu erledigen. In der folgenden
Auflistung finden Sie einige alltagliche Aktivitaten und die Hilfsmittel, die Ihnen oder lhrem
Kind dabei nutzlich sein kdnnen. Physiotherapeuten und Ergotherapeuten kdonnen oft
wertvollen Rat geben.

Bad, Korperpflege und Toilette: Menschen mit Muskelschwache kdonnen mit diesen
Hilfsmitteln das Waschbecken, die Toilette, Dusche oder Badewanne problemlos
erreichen. Sie tragen auch zu einer besseren Intimsphare bei und sind fur
Pflegepersonen eine Arbeitserleichterung.

Badewannen- oder Duschsitz
Handbrause

2

IPA www.worldpompe.org August 2005 Code 003
Deutsch — Uberarbeitung Juni 2022



http://www.worldpompe.org/

POMPE

LERNEN, MIT MORBUS POMPE ZU LEBEN
Lifter
Toilettensitzerhohung oder behindertengerechte Toilette
Toilettensitzkissen fur Frauen
Eine Fernsteuerung fur die Beleuchtung
Haltegriffe in der Badewanne

Sitzen und Stehen: Diese Hilfsmittel schaffen Abhilfe bei Problemen, die verursacht
werden durch langes Sitzen auf einem harten Untergrund oder in einem Rollstuhl und
helfen bei Schwierigkeiten beim Aufstehen.

Sitzkissen
Sitzschalen

Aufstehhilfen

Armlehnen
Verstellbare Tische

Angepasste Sitze

Schlafen:

Pflegebett mit Schaumstoff- oder Hybridmatratze: Die elektrische Hohenverstellung
erleichtert das Hinlegen und Aufstehen. Schaumstoff- oder Hybridmatratzen passen
sich dem Korper gut an und helfen, Druckstellen vorzubeugen.

FuR-Lagerungsschiene

Mobilitat: Diese Hilfsmittel tragen zur Mobilitat bei, indem sie die Gehfahigkeit
unterstitzen oder Muskelschmerzen verringern helfen. Elektrische Rollstuhle, Elektro-
Scooter und Gehstocke verhelfen zu mehr Unabhangigkeit.

Gehstock

Rollstuhl und Elektro-Scooter
Rollator

Umgebautes Auto

Umbaumalnahmen zu Hause/am Arbeitsplatz:
Rampen
Rollstuhlgerechte Turbreiten
Rollstuhlgerechte Kuche und Toilette/Bad
Aufzug oder Treppenlifter
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Kommunikation und Unabhangigkeit: Es gibt viele Hilfsmittel, die Menschen, die
Sprechschwierigkeiten haben oder gar nicht sprechen kdnnen, die Kommunikation
ermoglichen.

Damit bleiben Pompe-Patienten und ihre Pflegepersonen mit der Aul3enwelt verbunden.
So wird z. B. das An- und Ausschalten von Lichtern und Geraten erleichtert und es ist
einfacher mit jemandem an der Haustur oder in einem anderen Raum zu sprechen.
Eine einfache Kommunikationskarte mit Symbolen und/oder Wortern, auf die der
Patient zeigen kann

Schreibtelefon
Computer
Sprachausgabegerate

e Trackballs
Intercom-Systeme

Universal-Fernbedienungen

F: Ich habe Kontrakturen. Kann ich etwas dagegen tun?

A: Ja, es gibt viele Methoden, um die Kontrakturen zu behandeln und die durch sie
verursachten Schmerzen zu lindern.

Es gibt Behandlungsrichtlinien fur Kontrakturen (bleibende Verkiurzungen von Muskeln
oder Sehnen) und Deformierungen bei neuromuskularen Erkrankungen, die auch
Pompe-Patienten befolgen sollten. Kontrakturen und Deformierungen sollte vorgebeugt
werden, indem den Kraften, die die Verformung verursachen, sanft entgegengewirkt wird.
Dazu gehoren tagliches Dehnen, Korrektur der Position, Anpassung von Orthesen und
unterstutzende Hilfen in allen Positionen, besonders beim Sitzen und dem gestutzten
Stehen, und dabei ist es auch wichtig, den Patienten und die Familie entsprechend
einzuweisen.

Hilfsmittel und Orthesen konnen wichtig dabei sein, Kontrakturen und Deformierungen in
den Griff zu bekommen. Sie kdnnen dabei besonders Menschen, die nicht selbststandig
ihr Gewicht verlagern oder ihre Lage verandern konnen, helfen, sich in eine andere
Position zu begeben und Druck zu entlasten zum Schutz vor Wundliegen.

Die Versorgung mit Orthesen beinhaltet z. B.:
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Kndchel-FulR-Orthesen zur Vorbeugung von Kontrakturen des Sprunggelenks
(Plantarflexion — Absenken der FuRsohle Richtung Boden).

Oberschenkelmanschetten um Kontrakturen des Tractus lliotibialis vorzubeugen. (Der
Tractus lliotibialis ist eine Sehnenplatte, die an der Aul3enseite des Oberschenkels zum
Knie verlauft.)

Knieschienen um Kniebeugekontrakturen (das Knie lasst sich nicht ganz strecken)
vorzubeugen.

Lagerungsschienen fur Handgelenk/Hand/Finger fur leichte bis malig ausgepragte
Hand- und Fingerkontrakturen.

Sitzsysteme fur Rehabuggys oder Rollstihle, um Kontrakturen und Deformierungen
insbesondere der Wirbelsaule vorzubeugen oder zu mindern. Die Sitzsysteme sollten
Folgendes beinhalten:
e Stabiler Sitz und Ruckenteil
Huftflhrung
Seitliche Fuhrung des Rumpfes
Kniepelotten
Bei Bedarf Kopfstlutze
Malgefertigte Sitzschalen

Stehgerate werden als sinnvoll zur Prophylaxe oder Minimierung einer Osteoporose
(Verlust an Knochenmasse) eingestuft:

e Stehgerate verstellbar in verschiedene Positionen (liegend, schrag, vertikal)

e Elektrorollstuhle mit Stehfunktion oder andere elektrisch betriebene Stehgerate

o Elektrorollstuhle mit elektrischer Kantelung, Liftfunktion und elektrisch
verstellbaren Fuldteilen ermodglichen eine unabhangige Veranderung der
Sitzposition und eine Gewichtsverlagerung und helfen dabei, Kontrakturen so
gering wie moglich zu halten und die Haut intakt zu halten.

In manchen Fallen, in denen eine konservative Behandlung nicht ausreicht, kann eine
orthopadische Operation notwendig sein wie z.B. bei Skoliosen, obwohl die
Ergebnisse einer Wirbelsaulenoperation manchmal nicht optimal sind. Bei
orthopadischen Operationen sollten geeignete Vorsichtsmallnahmen bei der Narkose
getroffen werden.

F: Mein Kind scheint an vielen Aktivitaten das Interesse zu verlieren. Wie kann ich
ihm dabei helfen, aktiv zu bleiben?

A: Versuchen Sie zunachst einmal herauszufinden, warum Ihr Kind das Interesse verliert.
Wenn es nicht gentgend Kraft hat, eine bestimmte Aktivitat auszuuben, versuchen Sie,
ob sie an seine Bedurfnisse angepasst werden kann. Wenn es gerne Fahrrad fahrt,
konnten Sie zum Beispiel ein Fahrrad fur Rollstuhlfahrer oder fir Menschen mit
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Muskelschwache in der unteren Korperhalfte beschaffen. Oder Sie kdnnten Aktivitaten
vorschlagen, die einem Kind mit Muskelschwache gefallen konnten, wie
Gesellschaftsspiele, Lesekreise, Computerspiele, Kochen, Gartenarbeit oder
Kunstunterricht. Wenn Sie den Eindruck haben, dass lhr Kind einsam ist, konnten Sie
uber Online-Selbsthilfegruppen nach einem Pompe-Betroffenen suchen, an dem sich |hr
Kind orientieren konnte. Vielleicht gibt es auch einen jungen Erwachsenen in der
Nachbarschaft oder einen Freund der Familie, der einmal pro Woche gemeinsam mit
Ihrem Kind etwas unternehmen konnte. Wenn all das keinen Erfolg hat oder wenn Ihr
Kind depressiv wirkt, sollten Sie auch professionelle psychologische Hilfe in Betracht
ziehen. Helfen Sie Ihrem Kind auf jeden Fall so unabhangig wie moglich zu bleiben.

F: Was kann ich zusatzlich tun, um auf die Zukunft gut vorbereitet zu sein?

A: Sich auf die Veranderungen der Bedurfnisse einzustellen, kann dabei helfen, ein
moglichst erfulltes Leben zu fuhren. Wenn Sie fur ein junges Kind mit Morbus Pompe
sorgen, ist es zum Beispiel wichtig, gemeinsam mit der Schule zu planen, wie es gut dort
zurechtkommt. Ein erwachsener Pompe-Patient muss unter Umstanden den Arbeitgeber
darum bitten, einige Veranderungen am Arbeitsplatz vorzunehmen, um weiter arbeiten
zu konnen. Wenden Sie sich an Behorden und die Sozialversicherungstrager, um sich
uber lhre Rechte zu informieren. Wenn sich lhre korperlichen Fahigkeiten andern,
mussen Sie sich mdglicherweise von anderen Personen helfen lassen. Hilfe
anzunehmen — oder im Bedarfsfall um Hilfe zu bitten — kann das Leben betrachtlich
erleichtern. Es kann auch hilfreich sein, andere Betroffene um Rat oder Unterstitzung zu
bitten. Sie haben vielleicht gute Vorschlage, wie Sie Probleme zu Hause, in der Schule
oder bei der Arbeit 16sen konnen. lhre Interessen und Hobbys beizubehalten, wird Ihnen
auch helfen, eine positive Einstellung zu bewahren. Richten Sie lhre Aufmerksamkeit
immer auf das, was Sie tun kdnnen, anstatt auf Fahigkeiten, die Sie verloren haben oder
in Zukunft verlieren konnten.

Weitere Vorschlage zur Anpassung lhrer Umgebung finden Sie auf der IPA-Website
www.worldpompe.org.

Hier erhalten Sie weitere Informationen: siehe Abschnitt ,,Weitere Informationen*

Diese Broschiire hat zum Ziel, allgemeine Informationen zum Thema zur Verfligung zu
stellen. Die Verdffentlichung ist ein Service der International Pompe Association, und es
wird ausdriicklich darauf hingewiesen, dass die International Pompe Association
keinesfalls medizinische oder andere professionelle Dienstleistungen erbringt. Die
Medizin ist eine Wissenschaft, die stdndigen Verdnderungen unterworfen ist. Bedingt
durch Fehler und Anderungen in der Behandlung kann keine Gewéhr fiir die vollsténdige
Exaktheit einer solch komplexen Materie (ibernommen werden. Es ist unabdingbar, diese
Informationen von anderen Quellen, insbesondere dem behandelnden Arzt, bestétigen
zu lassen.
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