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POMPE HASTALIGIYLA YASAMAYA ALISMAK

Pompe hastaligina sahip  herkes,
Ozellikle tedavi edilmediginde zaman
igerisinde daha da kétiiye giden ciddi bir
hastallk ile  yasamayr  6grenmek
zorundadir. Ister tam zamanli bir bakima
ihtiyaci olan bir gocugun ebeveyni, ister
kas zayifligi ve solunum problemleri olan
bir yetiskin veya Pompe hastaliina sahip
birinin egi olun, ortaya c¢ikabilecek
degisimlere adapte olmak zorunda
kalacaksiniz. Bu durum, stresli ve zaman
zaman da psikolojik agidan yorucu
olabilir. Ancak sizi degisime
hazirlayabilecek adimlar atmak, karsilagsabileceginiz zorluklarla bag etmenize yardimci
olabilir. Burada tavsiye edilen stratejiler, miimkiin oldugunca iyi bir sekilde yasayabilmek
i¢in neler yapmaniz gerekecegini belirlemenize yardimci olacaktir. Pompe Connections
Isaretler ve Semptomlar Brosiiriinde agiklandidi gibi Pompe hastaliginin hastalar farkli
sekilde etkiledigini litfen unutmayin. Bu nedenle agagidaki bilgiler yalnizca rehber
niteligindedir ve tim hastalarin ayni deneyimleri yasayacadi anlamina gelmez.

Pompe Hastaligini Yonetmek

Birisine kesin olarak Pompe hastaligi tanisi kondugunda, bu karmasik rahatsizligin
tedavisine yonelik secenekleri bir hekimle gorugsmenin zamani geldi demektir. 2022 yili
itibariyla hastaligin tedavisi bulunmamakla birlikte, ¢esitli bakim ve tedavi turleri hastaligin
yavaslatilmasina ve yonetiimesine yardimci olabilmektedir. 2006 yilina kadar hasta
bakimi, hastaligin etkilerini hafifletmek ve telafi etmek igin ¢esitli destekleyici tedavilerin
kullanildigr tamamen semptom yonetimine odaklanmisti. Gunumuzdeyse, eksik asit alfa-
glukosidaz (GAA) enzimini yerine koymayl amaglanan enzim replasman tedavisi (ERT)
mevcuttur. Diger potansiyel tedaviler klinik galismalarda incelenmekte ve gelistirme
asamasindadir.

Pompe hastaliginin neden oldugu kas zayifligi vicudun birgok bolimuanu etkiler. Yarume
ve hareket etmede, dlizgun nefes almada, hatta yemek yeme ve temel gunlik gorevleri
yerine getirmede zorluklarla sonuglanabilir.

S: Pompe hastaligi gunliik hayatimi nasil etkiler?

C: Pompe her hastayi farkh etkiler. Ancak semptomlariniz ne kadar siddetli olursa,
hastalik da sizin gunluk hayatinizi ve diger insanlar ile iligkinizi o kadar ¢ok etkiler. Kaslar
zayifladikga, ayakta durmak, yurumek, egilmek sandalyeden kalkmak, merdiven gikmak,
araba kullanmak veya etrafta dolasmak da guglesir. Rutin olarak yaptiginiz seyleri buna
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gore degistirmek zorunda kalabilir ya da evde, okulda veya igyerindeki aktiviteleri
yapmanin yeni yollarini bulmaniz gerekebilir. Ayrica, belirli seyleri yapabilmek icin 6zel
ekipmanlara veya diger insanlarin yardimina ihtiyaciniz olabilir. Pompe hastaligi tanisi
konmus pek cok kisi ve onlara bakim amaciyla yardimci olan kisiler igin en buyuk zorluk,
artan bicimde yardima ihtiyag duymak ile mumkun oldugunca 6zgur kalmayi istemek
arasinda bir denge kurmaktir. Karsilasabileceg@iniz en zor kararlardan bir tanesi, yuriteg
veya tekerlekli sandalye kullanmaya ne zaman baslayacaginiza karar vermektir. Birkag
adim atmak icin butln enerjinizi harcamaniz gerektigi zamana kadar, sosyal iligkilerinize
ve sevdiginiz aktivitelerinizi surdirmek igin ¢ok az enerjiniz olabilir. Bir tekerlekli sandalye,
mumkun oldugunca aktif kalmanizi saglayabilir.

S: Destekleyici Teknoloji nedir?

C: Destekleyici Teknoloji, engelli bir kiginin bir iglevi yerine getirme yetenegini
artirmasina, iyilestirmesine veya surdurmesine yardimci olan herhangi bir cihazdr.
Destekleyici teknoloji basit bir kasik yapimindan ileri teknoloji bilgisayar cihazlarina
kadar degiskenlik gosterebilir. Bu cihazlar bagimsizhgi tesvik eder ve Pompe hastaligi
tanisi konmus Kigilerin daha rahat yagsamalarina ve toplum iginde daha aktif olmalarina
yardimci olabilir.

S: Hangi ekipman Pompe hastaligiyla yagami kolaylastirmaya yardimci olabilir?
C: Ozel intiyaglariniza gére dogru ekipmani segmek hayatinizi kolaylastirabilir. Ayrica
kendiniz igin daha fazla sey yapmaniza da izin verebilir. Agagidaki tablolarda gunlik
yasamin bazi temel aktivitelerini yerine getirmenize ve sizin veya ¢ocugunuzun daha
bagimsiz olmasina yardimci olabilecek ekipman turleri listelenmektedir. Fizyoterapistler
ve is ve Ugrag Terapistleri de siklikla yararli tavsiyeler verebilirler.

Banyo, Bakim ve Tuvalet: Bu ekipman, kas zayifligi olan kisilerin lavaboya, tuvalete,
dus kabinine ve kuvete guvenli sekilde erismelerine yardimci olur. Ayrica kullanicilara
mahremiyet saglayabilir ve bakicilarin Uzerindeki yuku hafifletebilir.

Klvet oturagi veya dus sandalyesi

El tipi dus basghgi

Kuvet igi yukseltici

Yukseltilmis klozet oturagi veya uyarlanmig tuvalet
Kadin tuvalet minderi

Lamba acip kapatmak igin ¢evresel kontrol Unitesi
Kavet tutamagi
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Oturma ve Ayakta Durma: Bu ekipman, uzun sure sert zeminde veya tekerlekli
sandalyede oturmanin neden oldugu baskiyi hafifletir. Ayrica sandalyeden kalkmakta
zorluk ¢eken insanlara da yardimci olur.

Minderler
Oturma destekleri

Ayakta durma sandalyesi

Kolgaklar
Ayarlanabilir masalar

Ayarlanabilir oturma sistemi

Uyuma:
Kopuk veya Hibrit Désekli Hastane Yatagi: Yatagdi yukari asagi hareket ettirerek yataga
girip ¢itkmayi kolaylastiran elektrikli kumanda sistemi. Kopuk veya Hibrit dosek, yatak
yaralarini dnlemek igin vicudu destekler.

Ayak atelleri

Dolasma: Bu ekipman, yurume icin ekstra destek saglayarak ve zayif kaslardaki agriyi
hafifleterek insanlarin dolagmasina yardimci olur. Elektrikli tekerlekli sandalyeler,
scooter’lar ve bastonlar kullanicilarin daha bagimsiz olmalarini saglar.

Bastonlar

Tekerlekli Sandalyeler ve Scooter’lar
Yurutecler

Modifiye edilmis arag

Evdel/is Yerinde Diizenlemeler:
Rampalar
Tekerlekli sandalyelere uygun olarak kapi girislerinin genigletiimesi
Tekerlekli sandalye erigimine uygun mutfak ve banyo aletleri
Merdiven Asansorleri ve Asansorler
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iletisim Kurma ve Badimsiz Olma: Konusma giigligii ¢ceken veya konusarak iletisime
gecemeyen Kisilere iletisim becerisi kazandiran birgok cihaz ve destek bulunmaktadir.
Bu cihazlar, Pompe hastaligi tanisi konan kisilerin (ve onlarin bakicilarinin) dig dinyayla
baglantilarinin kopmamasina yardimci olur. Ornegin, isiklari ve ekipmanlari agmayi ve
evin bagka bir odasindan giris kapisindaki biriyle konusmayi kolaylastirirlar.

Kiginin igaret ederek iletisime gegctigi semboller ve/veya kelimelerin yer aldigi basit bir
iletisim panosu

Yazili telefonlar
Bilgisayarlar

Konusma cihazi
e Trackball'lar
interkom sistemi

Evrensel uzaktan kumanda

S: Kontrakturlerim var. Yapabilecegim bir sey var mi?

C: Evet, kontrakturleri iyilestirmek ve neden olduklari agriyr azaltmak igin
uygulayabileceginiz birgok yontem vardir.

Noromuskuler bozukluklarda kontrakturlerin (bir kas veya eklemin kalici kisalmasi) ve
deformitenin tedavisine yonelik prensipler iyi bilinmekte olup, bunlar Pompe hastaligi olan
kisilerde uygulanmalidir. Kontrakturler ve deformite, gunlik esneme, durus duzeltme, atel
ve ortez kullanimi, 6zellikle uygun sekilde oturma ve destekli ayakta durma dahil olmak
Uzere tum pozisyonlarda yeterli destegin saglanmasi dahil zamanla hafif kuvvetler
kullanilarak deforme edici kuvvetlere karsi koyarak ve hastalarin ve ailelerin egitilmesi
suretiyle dnlenmelidir.

Uyarlanabilir ekipman ve ortez, kontraktir ve deformitenin kontrolinde 6nemli rol
oynayabilir ve agirligini bir tarafa veremeyen veya pozisyonlarini bagimsiz olarak
degistiremeyen bireylerde pozisyon degistirmeyi ve cilt batinlagunin korunmasi igin
basincin hafifletiimesini saglayabilir.

Ortotik mudahale gogunlukla sunlarin kullanimi igerir:

Plantar fleksiyon (ayagin asagi hareketi) kontrakturlerini onlemek icin ayak bilegi
ortezleri (ABO'lar).

iliotibial bant kontraktirlerini dnlemek icin uyluk baglayicilar (iliotibial bant, uylugun dis
kismi boyunca uzanan kalin bir bag dokusu bandidir).

Diz fleksiyon kontrakturlerini (dizin tam olarak duzelmemesi) onlemek icin diz atelleri.

Hafif ila orta dereceli el ve parmak kontrakturleriyle micadele etmek Uzere istirahat
bilek/el/parmak atelleri.
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Uyarlanmis bebek arabalarindaki veya tekerlekli sandalyelerdeki oturma sistemleri,
kontrakturleri ve deformiteyi, 6zellikle de omurga deformitesini onlemek veya en aza
indirmek igin kritik Gneme sahiptir ve sunlari igerebilir:
e Sert oturak ve sirthk
Tekerlekli sandalye kalga destekleri
Yan govde destekleri
Diz adduktorleri
Gerekirse kafa desteqi
Kisiye 6zel oturak destekleri

Destekli ayakta durmanin osteoporozu (kemik erimesini) onlemek veya en aza indirmek
icin faydali oldugu dusunulmektedir ve asagidakilerin kullanimini igerebilir:
e Sirtustu, yuzustu, dikey ve hidrolik ayakta durma destekleri
e Motorlu tekerlekli sandalyeler veya diger motorlu ayakta durma cihazlan ile
ayakta durma destekleri.

e Motorlu tekerlekli sandalyelerdeki elektronik egme, yaslanma ve bacak
dayanaklarini yukseltme, kontrakturin en aza indiriimesine ve cilt batunlagandn
korunmasina yardimci olmak i¢in bagimsiz konum degisikligine ve agirlik
aktarimina izin verebilir.

Ortopedi ameliyatinin, konservatif (cerrahi igermeyen) tedaviye uygun olanin otesinde
ilerleme meydana geldiginde bazi vakalarda (skolyoz tedavisi gibi) degerlendirilmesi
gerekebilir, ancak omurga ameliyatinin sonuglari istendigi kadar iyi olmayabilir.
Ortopedi ameliyati sirasinda anestezi onlemlerine uyulmalidir.

S: Cocugumun, eskiden yaptigi pek cok aktiviteyi yapmaya yonelik ilgisinin
azaldigini géruayorum. Onun aktif kalmasina nasil yardimci olabilirim?

C: ik dnce, gocugunuzun ilgisinin neden azaldigini bulmaya ¢aligin. Eger herhangi bir
aktiviteyi gergeklestirmek igin gucu yok ise, bu durumun onun ihtiyaglarina gére adapte
edilip edilemeyecegini anlamaya calisin. Ornegin, bisiklete binmeyi seviyorsa, tekerlekli
sandalye kullanicilari veya belden asagisinda zayiflik olan kisiler igin tasarlanmig olan bir
bisiklet satin alabilirsiniz. Ya da kendisine, masa oyunlari, kitap kulUpleri, bilgisayar oyunu
oynamak, yemek yapmak, bahg¢eyle ugrasmak ya da sanat projelerine katiimak gibi, kisitli
kas gucu olan her g¢ocugun yapmayi sevebilecegi aktiviteler oOnerebilirsiniz. Eger
cocugunuz yalnizlik g¢ekiyor gibi gorinuyorsa, ¢evrimici bir destek agini ziyaret edip,
cocugunuz igin rol modeli olabilecek ve Pompe hastaligina sahip olan bir kisi bulmaya
caligsabilirsiniz. Bunun yani sira, geng yetiskin bir komsunuzdan ya da aile dostunuzdan,
haftada bir kez onunla disarida dolagmasini isteyebilirsiniz. Bu tavsiyeler ise yaramaz
veya ¢ocugunuz depresyon isaretleri sergilemeye baslarsa, bir zihinsel saglik uzmanina
danigin. Ona mumkun oldugunca bagimsiz kalmasinda yardim etmeye devam edin.
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S: Gelecege hazirlanmak icin bagka yapabilirim?

C: Degisen ihtiyaclar icin planlama yapmak, mimkun oldugunca iyi yagsamaniza yardimci
olacaktir. Ornegin, Pompe hastali§ina sahip ufak bir gocuga bakiyorsaniz, okulunda
basarili olmasi igin gocugun okulu ile bir planlama yapabilirsiniz. Pompe hastaligina sahip
bir yetigkinseniz, isinize devam edebilmeniz i¢in ig vereninizden sizin isinizde bazi
degisiklikler yapmasini isteyebilirsiniz. Haklarinizi ve alabileceginiz yardimlari 6grenmek
icin, devlet kurumlarina ve sosyal hizmet kurumlarina ulasin. Fiziksel yetenekleriniz
degistikge, destek icin diger insanlara bagimli olmaya baglayabilirsiniz. Yardim almay:
kabul etmek- ya da yardima ihtiyaciniz oldugu zaman yardim istemek - yasami ¢ok daha
kolaylastirabilir. Pompe hastaligi tanisi konmug baskalarinin destegini ve Onerilerini
almak da size yardimci olabilir. Bu kisiler size ev, okul ve igyeriyle ilgili bazi sorunlari nasil
halledebileceginiz konusunda da vyaratici tavsiyelerde bulunabilirler. ilgilerinize ve
hobilerinize devam etmek de pozitif bir tavri muhafaza etmenize yardimci olacaktir.
Kaybettiginiz veya gelecekte kaybedebileceginiz yetenekler yerine, yapabildiklerinize
odaklanmak 6nemlidir.

Yasadiginiz ortamini nasil uyarlayacaginiz konusunda daha fazla bilgi i¢in, IPA'nin web
sitesine gidin: www.worldpompe.org

Nereden Daha Fazla Bilgi Alabilirim?: “Diger Bilgiler” bélumune bakiniz.

Bu yayin, s6z konusu hastalik ile ilgili genel bilgi vermek amaci ile tasarlanmigtir.
Uluslararasi Pompe Birligi tarafindan kamu hizmeti olarak dagitiimaktadir ve Uluslararasi
Pompe Birligi, medikal veya diger hizmetler vermek amacinda olmadiginin bilincindedir.
Tip stirekli degismekte olan bir bilimdir. Insan hatasi ve uygulamadaki degisiklikler,
béylesi karmagik materyallerin tam dogrulugunu kesinlestirmeyi imkansiz kilmaktadir. Bu
bilgilerin bagka bilgi kaynaklari ile, ézellikle de hastanin kendi hekimi ile teyit edilmesi
gerekmektedir.
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