LB POMPE"

ATEMPROBLEME BEI MORBUS POMPE

iele Babys, Kinder und Erwachsene
V mit Morbus Pompe haben schon friih

Anzeichen von Atemproblemen, die
sich mit fortschreitender Muskelschwéache
verstarken koénnen. Diese Probleme kdnnen
sich langsam verschlechtern oder aber
plétzlich auftreten, je nach Stadium oder
Verlaufsschwere der Erkrankung. In diesem
Kapitel werden die haufigsten Atemprobleme
und ihre Behandlungsmoglichkeiten
beschrieben. Es wird auch erklart, welche
MalRnahmen notwendig sind, um in einem d
Notfall die Lungenfunktion zu erhalten oder L
wiederherzustellen und was im Fall einer
Operation zu beachten ist.

F: Warum haben Pompe-Patienten Atemprobleme?

A: Morbus Pompe schwacht das Zwerchfell. Das Zwerchfell ist ein kuppelférmiger
Muskel, der den Brust- vom Bauchraum trennt. Die Atmungssystem wird von vier
Muskelgruppen kontrolliert: dem Zwerchfell, der Zwischenrippenmuskulatur, der
Bauchmuskulatur und der Atemhilfsmuskulatur. Diese vier Muskelgruppen spielen bei
der Atmung eine grol3e Rolle. Wenn sie schwacher werden, kann es schwierig werden,
tief genug einzuatmen, um die Lungen mit Luft zu fullen und das Kohlendioxid (CO,)
auszuatmen. Dadurch reichert sich CO, im Blut an, was das korperliche Wohlbefinden
und die Gesundheit beeintrachtigt. Der medizinische Ausdruck dafir st
Ateminsuffizienz.

Wenn die Erkrankung weiter voranschreitet, kann es sein, dass die Muskeln
schwacher werden, was zu einem verminderten Lungenvolumen, abnormalen
Blutgaswerten,  schlafbezogenen Atmungsstorungen und einem zu schwachen
Hustenstol3 fuhren kann.

Bei Morbus Pompe kann es zu einer zunehmenden Verschlechterung der
Lungenfunktion kommen. Bei ungefahr 60% der Patienten mit der spaten Verlaufsform
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von Morbus Pompe ist die Fahigkeit, tief ein- und auszuatmen leicht herabgesetzt und
der Luftstrom in die Lunge und aus der Lunge vermindert. Das Muster der
Muskelschwache ist zwar sehr unterschiedlich, aber es konnte ein Zusammenhang
zwischen der Lungenfunktion und der allgemeinen Muskelschwéche, insbesondere in
den unteren Extremitaten, beobachtet werden.

Die Zwerchfellmuskelschwache kann ein frih auftretendes Symptom bei Morbus
Pompe sein und eine Atemschwache entwickelt sich haufig bereits dann, wenn die
Patienten noch in der Lage sind, zu gehen. Bei manchen Patienten kann das sogar
das erste klinische Anzeichen der Erkrankung sein. Die Zwerchfellschwache kann sich
dadurch auRRern, dass die Vitalkapazitat (VC) im Liegen (in Rickenlage) schlechter ist
als im Sitzen. Eine objektive Messung der Lungenfunktion bei Babys ist technisch
schwierig. Hier miussen zu einer Bewertung des Lungenstatus zusétzliche klinische
Faktoren wie Tagesenergie und Grad der Ermudung (d. h., Nahrungsaufnahme ohne
Erh6hung der Atemarbeit) herangezogen werden.

F: Was ist eine Ateminsuffizienz?

A: Man spricht von respiratorischer Insuffizienz (Ateminsuffizienz) oder auch
pulmonaler Insuffizienz, wenn zu wenig Sauerstoff in die Lunge gelangt und zu wenig
CO, abgegeben wird und damit der Bedarf der Korperzellen nicht erfullt wird. Ohne
Behandlung kann das zu Atemversagen fihren. Man spricht von Atemversagen, wenn
der Gasaustausch im Atemsystem nicht richtig funktioniert und die Menge an
Sauerstoff bzw. an Kohlendioxid in den Arterien nicht im Normbereich liegt. Wenn nicht
rechtzeitig eine Behandlung eingeleitet wird, kann das zum Tod fuhren.

F: Was sind die Anzeichen und Symptome fir Atemprobleme bei Pompe-
Patienten?

A: Es gibt eine ganze Reihe von Anzeichen und Symptomen fiur eine Ateminsuffizienz,
d.h. der Atemstorung, die durch eine verminderte Atemleistung der Lungen verursacht
wird. Dazu gehoren:

Auswirkungen auf das tagliche Leben:
e Konzentrations- und Aufmerksamkeitsstorungen
e Merklicher Leistungsabfall (zum Beispiel, schlechte Leistung im Sportunterricht
oder erhohter Zeitbedarf bei der Arbeit).
o Kurzatmigkeit in Ruhe oder nach korperlicher Anstrengung oder sportlicher
Betatigung
e Appetitlosigkeit, verminderte Lust zu essen
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Schlafprobleme
o Mudigkeit oder Erschopfung am Tag
e Ein und Durchschlafprobleme
o Haufige Albtraume

Andere Probleme
e Angstzustande
o Depression
e Morgendliche Kopfschmerzen
e Schwaches Niesen, Hustenschwache
o Atemunterstitzung durch den Einsatz der Nacken- und Ruckenmuskulatur

Wenn eines oder mehrere dieser Symptome auftreten, deutet das nicht zwangslaufig
auf Atemprobleme hin. Aber wenn man die Symptome erkennt, die sich negativ auf die
taglichen Aktivitdten oder einen erholsamen Nachtschlaf auswirken, ist es leichter,
etwas dagegen zu unternehmen.

F: Wie haufig sollte die Atemfunktion untersucht werden?

A: Die Atemfunktion sollte bei jeder Verlaufskontrolle untersucht werden, mit
Schwerpunkt auf Hustenleistung, Kurzatmigkeit, korperlicher Belastbarkeit,
Energielevel, Ermudungsgrad und bei Babys und Kleinkindern das Vorhandensein
einer Ess- oder Trinkschwache. Bei der kdrperlichen Untersuchung sollte vor allem auf
die Atemfrequenz, den Einsatz von Atemhilfsmuskulatur, den Luftaustausch und die
Hustenleistung geachtet werden.

Die Spirometrie (Messung der Atmung) ist die gebrauchlichste Form des
Lungenfunktionstests. Dabei wird die Lungenfunktion, d.h. die Menge oder das
Volumen und/oder die Geschwindigkeit (Luftfluss) der Luft gemessen, die ein- bzw.
ausgeatmet wird.

Bei Pompe-Patienten mit der spaten Verlaufsform sollte bei einem Lungenfunktionstest
die Vitalkapazitat (VC) und das forcierte expiratorische Volumen in 1 Sekunde (FEV1)
gemessen werden. Der maximale Einatmungsdruck (MIP) und der maximale
Ausatmungsdruck (MEP) kénnen einen Hinweis auf eine Atemmuskelschwache geben.
Bei der Messung der Vitalkapazitdit im Liegen (in Rickenlage) kann eine
Zwerchfellschwéche erkannt werden.

Bei Kindern mit der infantilen Verlaufsform kann nicht mit Hilfe der Spirometrie
untersucht werden und ein Lungenfunktionstest bei Babys kann unter Umstanden nur
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mit Sedierung durchgefuhrt werden, was nicht ratsam ist. Falls moéglich, kann die
Vitalkapazitat bei Babys Uber die Starke des Schreiens (Crying Vital Capacity — CVC)
festgestellt werden. Die Messung des negativen Einatmungsflusses (NIFM) gibt —
ahnlich wie der MIP — einen Hinweis auf die Starke der Einatmungsmuskulatur.

Der Gasaustausch kann bei Pompe-Patienten zur Beurteilung der Entwicklung eines
Atemversagens herangezogen werden. Die Pulsoxymetrie ist eine nicht-invasive
Methode, bei der die Sauerstoffsattigung des Hamoglobins Uberwacht wird und es
sollte auch routinemaf3ig eine Kapnographie durchgefiihrt werden.

Das Hamoglobin transportiert den Sauerstoff im Blut von den Lungen durch den
ganzen Korper (d. h. die Gewebe) und gibt den Sauerstoff an die Zellen ab.

Bei der Kapnographie wird die Konzentration oder der Partialdruck des Kohlendioxids
(CO,) in der Atemluft gemessen. Diese Methode wurde vor allem zur Uberwachung
wéhrend einer Narkose und zur intensivmedizinischen Behandlung entwickelt.

F: Konnen eine schwache Bauchmuskulatur und eine Zwerchfellschwéche die
Hustenleistung beeintrachtigen?

A: Hustenschwache fuhrt dazu, dass sich Bronchialsekret in der Lunge ansammelt
und nicht abgehustet werden kann, sowohl die normale Menge an Sekret als auch das
Sekret, das mit akuten Infekten einhergeht. Das kann bei Pompe-Patienten die
Entstehung von Atelektasen (kollabierter Lungenabschnitt) und Lungenentziindungen
begtinstigen.

F:  Welche Therapien helfen dabei, die Lungen und die Brustmuskulatur zu
dehnen, um das Husten zu erleichtern?
A: Die folgenden Therapien kénnen dabei helfen, die Lungen und die Brustmuskulatur
zu dehnen, um das Husten zu erleichtern:

e Air Stacking (auf Deutsch auch “Luftstapeln”): Bei dieser Methode wird
eingeatmet, dann die Luft angehalten, danach wieder eingeatmet und wieder die
Luft angehalten usw. Dabei wird so viel Luft in die Lungen eingeatmet wie
moglich. Zur Unterstitzung kann auch mit Hilfe eines Beatmungsbeutels
(Ambubeutels) Luft ,in die Lunge gestapelt® werden. Ein Ambubeutel oder
Beatmungsbeutel ist ein flexibler Beutel mit Mund-Nasen-Maske, der Luft in die
Lungen presst, wenn er zusammengedrickt wird.

e Manuelle Hustenunterstlitzung: Bei dieser Form der Hustenunterstiitzung holt
der Patient tief Luft und durch einen ruckartigen Druck auf den Bauch oder das
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Zusammenpressen des Brustkorbs wird die natirliche Hustenleistung
vergroRert. Das tiefe Einatmen ermdglicht das elastische Zusammenziehen der
Lungen, wahrend der Druck auf den Bauch oder das Zusammendriicken des
Brustkorbs den Auswurf des Hustensekrets verbessert. Fir eine manuelle
Hustenunterstitzung ist es erforderlich, dass der Glottisschluss gut funktioniert.

e« Mechanischer Insufflator-Exsufflator (Cough Assist): Ein mechanischer
Insufflator-Exsufflator ist ein nichtinvasives Therapiegerat, das bei Patienten mit
einer Hustenschwéche dazu dient, das angesammelte Sekret sicher
abzuhusten. Der mechanische Insufflator-Exsufflator baut zun&chst einen
Uberdruck in den Atemwegen auf und erzeugt anschlieRend rasch einen
Unterduck, der zu einem kréaftigen Ausatemstol3 fuhrt und damit einen
natdrlichen HustenstoR3 simuliert.

Infektionsrisiko:

Wenn ein Patient mit einem geschwéachten Hustenstol3 einen Infekt oder eine
Bronchitis bekommt, erhoht sich das Risiko einer Lungenentziindung. Eine
Lungenentziindung entsteht, wenn sich ein Virus oder Bakterien in der Lunge
festsetzen und sich dadurch zu viel Sekret ansammelt. Zu den Symptomen gehdren
Fieber, Schuttelfrost, Husten und Atemschwierigkeiten. Eine Lungenentziindung sollte
aggressiv behandelt werden, um Komplikationen vorzubeugen.

Bei einem akuten Atemversagen oder bei einem schwer zu behandelnden
Atemwegsinfekt kann es notwendig sein, einen Luftréhrenschnitt zu machen und eine
Atemkantle einzufuhren um die Atmung aufrechtzuerhalten. Dieser chirurgische
Eingriff wird Tracheotomie genannt. Bei den meisten Pompe-Patienten sollte es
maoglich sein, die Beatmung mit einer Kombination aus nicht-invasiven Therapien, d.h.
einer Beatmung mit Hilfe einer Maske oder eines Mundstulicks, die keinen chirurgischen
Eingriff notwendig machen, ausreichend zu unterstitzen. Manchmal kann ein wahrend
einer akuten Erkrankung eingesetztes Tracheostoma zu einem spateren Zeitpunkt
wieder entfernt werden. Patienten mit Atemproblemen sollten unbedingt von einem
Pulmologen (Lungenfacharzt) und einem Spezialisten fur Atemtherapie Dbetreut
werden, damit eine Beatmungsunterstitzung eingeleitet werden kann, bevor es zu
Notfallsituationen kommt.

F: Wie haufig sollte routinemalig die Atemfunktion im Schlaf untersucht
werden?

A: Bei allen Pompe-Patienten sollte bei der Diagnosestellung eine Schlafanamnese
erstellt werden. Fur Patienten in den USA empfiehlt die ,American Academy for Sleep
Medicine* (Amerikanische Gesellschaft flir Schlafmedizin) eine komplette Schlafstudie
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(Polysomnographie) fur eine Beurteilung der Atemfunktion wéahrend des Schlafs.
Alternative Methoden wie Pulsoximetrie (Messung des Sauerstoffgehaltes) und/oder
Kapnographie (Messung des Kohlenstoffdioxidgehaltes) sind fur die Auswertung von
schlafbezogenen Atmungsstérungen unzureichend, auch wenn sie dazu ausreichen,
nachtliche Hypoxie (= Sauerstoffmangel) oder eine Hypoventilation zu erkennen. Die
Oximetrie alleine reicht nicht aus fur die Beurteilung, ob eine schlafbezogene
Atmungsstorung vorliegt.

Eine Hypoxie ist ein pathologischer Zustand, bei dem der ganze Korper oder Teile des
Kdrpers nicht ausreichend mit Sauerstoff versorgt werden.

Hypoventilation ist eine zu flache oder stark verlangsamte Atmung, bei der der Kérper
nicht ausreichend versorgt ist. Bei einer Hypoventilation steigt der
Kohlenstoffdioxidspiegel im Koérper an, was dann zu einem unzureichenden
Sauerstoffspiegel im Blut fuhrt. Von Hyperventilation (Uberméafig schnelle Atmung)
spricht man, wenn die Atmung zu schnell oder tiefer als normal ist.

Zu den Symptomen einer schlafbezogenen Atmungsstérung gehdren Schnarchen,
Apnoen, Schnappatmung, unruhiger Schlaf, Reizbarkeit oder Ubermafige
Tagesmiudigkeit. Pompe-Patienten sollten — unabhangig von Symptomen — bei der
Diagnosestellung mit Hilfe einer Polysomnographie objektiv daraufhin untersucht
werden, ob sie eine obstruktive Schlafapnoe oder Hypoventilation haben. Eine
Behandlung von Ateminsuffizienz und obstruktiver Schlafapnoe sollte in jedem Fall
Uberwacht werden um deren Wirksamkeit zu dokumentieren. Wenn es Kklinisch
erforderlich ist, sollte eine Schlafstudie durchgefuhrt werden.

F: Was bedeutet der Begriff schlafbezogene Atmungsstdorung?

A: Pompe-Patienten mit einer Atemmuskelschwache haben héaufig schlafbezogene
Atmungsstorungen. Ein nachlassender Muskeltonus der oberen Atemwege,
insbesondere wahrend der REM-Phase (,Rapid Eye Movement®), kann die Atmung
zusatzlich beeintrachtigen. Normalerweise ist zuerst eine néchtliche Hypoventilation
(verminderte Bellftung der Lunge) vorhanden, bevor es zu einem Atemversagen
wéhrend des Tages kommen kann.

Auf Grund der ausgepragten Zwerchfellbeteiligung kénnen bei Menschen mit der
spaten Verlaufsform von Morbus Pompe schlafbezogene Atmungsprobleme bereits
auftreten, wenn die Vitalkapazitdt im Sitzen nur mafRig von der Norm abweicht.
Aullerdem kann bei Pompe-Patienten die Fahigkeit, obstruktive Schlafapnoen
auszugleichen beeintrachtigt sein, was zu einer Verstarkung der Hyperkapnie (d. h.
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eine Ubermalige Sattigung des Bluts mit CO2) und Hypoxamie (zu niedriger
Sauerstoffpartialdruck, d.h. zu wenig Sauerstoff im Blut) fuhren kann. Bei infantilen
Pompe-Patienten konnen bereits schlafbezogene Atmungsprobleme vorhanden sein,
bevor die Eltern erste Symptome bemerken.

F: Wie kann man bei sich selbst eine Schlafapnoe erkennen?

A: Eine Schlafapnoe ist eine Schlafstorung, bei der es zu Atemstillstanden wahrend
des Schlafs kommt. Jede Episode dauert so lange, dass ein oder mehr Atemzige
ausgelassen werden und diese Episoden treten wahrend des Schlafs mehrmals auf.
Die Standarddefinition eines Apnoe-Ereignisses beschreibt sowohl Atemstillstande von
10 Sekunden oder mehr, die entweder mit einer neurologischen Weckreaktion (im EEG
sichtbar), oder einem Sauerstoffabfall im Blut (Entsattigung) von 3 — 4% oder mehr
einhergehen, oder aber sowohl eine Weckreaktion als auch eine
Sauerstoffentsattigung zur Folge haben. Um eine Schlafapnoe zu diagnostizieren
muss eine nachtliche Schlafstudie oder Polysomnographie angefertigt werden.

Eine klinisch signifikante Schlafapnoe liegt vor, wenn im Polysomnogramm 5 oder
mehr Episoden von jeglicher Form von Apnoe verzeichnet sind.

Es gibt drei verschiedene Formen von Schlafapnoe: die zentrale, obstruktive oder
gemischte Form:

Zentrale Schlafapnoe: Bei dieser Storung wird die Atmung wahrend des Schlafs
wiederholt unterbrochen wegen einer verminderten Atmungsanstrengung. Anders als
bei der obstruktiven Schlafapnoe, bei der wegen einer Verengung der oberen
Atemwege nicht normal geatmet werden kann, sendet bei der zentralen Schlafapnoe
das Gehirn nicht die richtigen Signale an die Muskeln, die die Atmung kontrollieren. Die
zentrale Schlafapnoe ist selten und macht weniger als 5% der Schlafapnoen aus.

Obstruktive Schlafapnoe: Das ist eine potenziell geféahrliche Schlafstérung, bei der
die Atmung wahrend des Nachtschlafs wiederholt stoppt und wieder einsetzt. Die
obstruktive Schlafapnoe ist die haufigste der verschiedenen Formen von Schlafapnoe.
Bei dieser Form werden die Muskeln im Rachenraum zeitweise schlaff und blockieren
wahrend des Schlafs die Atemwege. Das deutlichste Anzeichen flr eine obstruktive
Schlafapnoe ist das Schnarchen, obwohl nicht jeder Patient mit einer obstruktiven
Schlafapnoe schnarcht.

Gemischte Form der Schlafapnoe: Das ist eine Kombination aus der zentralen und
der obstruktiven Form der Schlafapnoe. Bei dieser Form dauern zentrale Schlafapnoen
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an oder treten auf bei dem Versuch, obstruktive Ereignisse mittels einer CPAP-
Beatmung (kontinuierliche positive Uberdruckbeatmung) oder einer BiPAP-Beatmung
(Beatmung mit 2 verschiedenen Druckniveaus) zu behandeln.

Unabhangig von der Form, bemerkt ein Patient mit Schlafapnoe selten, dass er
Atemprobleme hat, selbst beim Aufwachen. Die Schlafapnoe wird meist von anderen
bemerkt, die die Episoden miterleben oder der Verdacht entsteht aufgrund der
Auswirkungen auf den Koérper. Manchmal sind Symptome uber Jahre vorhanden, ohne
dass sie erkannt werden und es kann zu einer gewissen Gewdhnung an die
Tagesmudigkeit und des Erschopfungssyndroms kommen, das mit den starken
Schlafstérungen verbunden ist.

F: Gibt es eine Liste mit Empfehlungen in Bezug auf den Lungenstatus, die ein
Pompe-Patient befolgen sollte?
A: Im nachfolgenden finden Sie eine Liste mit Empfehlungen:

¢ Die Atmung sollte bei jedem Arztbesuch klinisch beurteilt werden.

e Falls moglich, sollten die Lungenfunktion und der Gasaustausch bei der
Diagnosestellung, in jahrlichen Abstdnden und wenn sich der klinische Zustand
des Patienten verandert gemessen werden.

e Bei der Diagnosestellung und auch wenn es klinisch notwendig ist sollte eine
Rontgenaufnahme des Thorax angefertigt werden.

e Das Sekret in den Atemwegen sollte routinemé&R3ig maximal entfernt werden.

e Immer  wenn ein Patient Uber  Tagesmudigkeit, unerklarliche
Erschopfungszustadnde klagt oder wenn er Apnoen wahrend des Schlafs
bemerkt hat, sollte die Atemfunktion wahrend des Schlafs gemessen werden.

e |hr Arzt verordnet Ihnen moglicherweise — auf Grund von vorhandenen
Atmungsstorungen  wie  Hypoxamie,  obstruktive  Schlafapnoe  und
Hypoventilation — zusatzlichen Sauerstoff und eine nicht-invasive Beatmung.
Die Art der Behandlung sollte immer auf einer sicheren Diagnose der
respiratorischen Ereignisse, die wahrend der Nacht bemerkt wurden, basieren.

e Samtliche Lungeninfekte sollten aggressiv behandelt werden.

F: Welche Arten von Therapien kdnnen Patienten mit Atemstdrungen helfen?

A: Die mechanische Beatmung hilft Pompe-Patienten bei der Behandlung von
Atmungsstorungen, indem Luft in die Lungen gebracht wird. Der Einsatz von
maschineller Beatmung (Beatmungsgeréate) kann bei Kindern und Erwachsenen mit

8

T W worldpompe.org Supported by an Unrestricted grant from GeNgyme
August 2005 Code 004
Aktualisiert Mai 2011




ATEMPROBLEME BEI MORBUS POMPE

Ateminsuffizienz die Lebensqualitat ganz erheblich verbessern.

Am Anfang kann die Beatmungstherapie nur nachts notwendig sein, um wahrend des
Schlafs einen normalen Atemfluss aufrechtzuerhalten. Der Patient wird Uber ein
tragbares Geréat Uber eine Nasen- oder eine Mund-Nasen-Maske mit einem stetigen
Luftstrom versorgt.

Verschiedene Beatmungsgeratetypen, die bei Pompe-Patienten am héaufigsten
eingesetzt werden:

« BiPAP-Beatmungsgerate: BiPAP (Bi-level Positive Airway Pressure,
druckkontrollierte  Beatmung mit zwei Druckniveaus). Das BiPAP-
Beatmungsgerat unterstitzt die Sauerstoffversorgung und Atmung bei
Schlafapnoe oder bei einer Ermidung der Atemmuskulatur. Es wird auch
verwendet, um invasiven Methoden wie Intubation oder Tracheotomie
vorzubeugen. Bei der druckkontrollierten Beatmung mit zwei Druckniveaus wird
Luft mit einem konstanten Druck in die Lungen gepresst, danach geht das Gerat
fur das Ausatmen auf ein niedrigeres Druckniveau.

e Volumengesteuerte Beatmungsgeréate: Bei einem volumengesteuerten
Beatmungsgeréat ist die Menge an Luft, die mit jedem “Atemzug” in die Lunge
gepresst wird, voreingestellt und nicht der Druck. Mit volumengesteuerten
Geraten kann ein hoheres Volumen und ein hoherer Druck eingestellt werden,
als dies mit BiPAP-Geraten maoglich ist.

« CPAP-Beatmungsgeréate: Bei der CPAP-Beatmung (Continuous Positive
Airway Pressure) wird ein positiver Druck erzeugt, der verhindert, dass der
Rachenraum wahrend des Schlafs kollabiert. CPAP-Gerate bieten Menschen
mit einer schwachen Atemmuskulatur in der Regel nicht die Unterstitzung, die
sie brauchen. Nur Pompe-Patienten, bei denen in seltenen Féllen eine Schlaf-
Apnoe behandelt werden soll, sollten CPAP-Gerate benutzen. Allgemein kann
gesagt werden, dass CPAP-Gerate bei Pompe-Patienten nicht eingesetzt
werden sollten.

F: In einigen Fallen kann der Befeuchter des Beatmungsgerats nicht benutzt
werden, da sich der Schlauch mit Kondenswasser fullt. Wie kommt es dazu?

A: Dieser Kondensationsvorgang wird “Ausregnen” genannt. Wenn das Zimmer kihl
ist, trifft die angewéarmte befeuchtete Luft auf die kaltere Raumtemperatur und kihlt ab.
Beim Abkuhlen wird die Menge an Feuchtigkeit (Wasserdampf), die die Luft enthalten
kann, verringert, was zum ,Ausregnen” der Feuchtigkeit fuhrt. Die Feuchtigkeitsmenge,
die die Luft speichern kann, ist je nach Temperatur verschieden: warmere Luft kann
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eine groBere Menge an Feuchtigkeit speichern als kéltere. Wenn sich warme Luft
abkuhlt, (z. B. Gber Nacht), hat sie weniger Speicherkapazitat fur Wasser, d. h. das
Wasser kondensiert und es bilden sich Trépfchen.

Verschiedene Mdglichkeiten, das Ausregnen in den Griff zu bekommen:
e Versuchen Sie, das Luftfeuchtigkeitsniveau niedriger einzustellen

e Stellen Sie die Temperatur im Schlafzimmer wéahrend der Nacht héher, um
einen geringeren Temperaturunterschied zwischen der Raumtemperatur und
dem Befeuchter zu erhalten. Dabei darauf achten, dass das
Schlafzimmerfenster geschlossen ist.

e Legen Sie den Beatmungsschlauch unter die Bettdecke, um ihn warm zu halten.

e Umwickeln Sie den Beatmungsschlauch mit Alufolie oder einem anderen
Isoliermaterial wie z.B. Dammmaterial fir Rohrleitungen 0.4. umwickeln. Ziel
dabei ist, den Schlauch und die Luft darin warm zu halten.

F: Was ist eine beheizte Atemluftbefeuchtung?

A: Eine beheizte Atemluftbefeuchtung im Atemluftkreislauf des Beatmungsgerates
erwarmt die Luft und versorgt sie mit ausreichend Feuchtigkeit, um einer Austrocknung
der Schleimhé&ute vorzubeugen.

F: Bei mir ist ein chirurgischer Eingriff geplant, der maoglicherweise unter
Vollnarkose durchgefuhrt wird. Was kann ich tun, um Atmungs- oder
Lungenproblemen vorzubeugen?

A: Falls bei einem chirurgischen Eingriff eine Vollnarkose notwendig ist, sollten Sie das
medizinische Team rechtzeitig vorher dartber informieren, dass Sie nach der
Operation eine zusatzliche Atemunterstitzung und Unterstlitzung beim Husten
brauchen. Weisen Sie klar darauf hin, welche Art der Unterstitzung Sie wiinschen.
Manche Pompe-Patienten mochten lieber eine nicht-invasive Beatmung (wie z. B. ein
BiPAP-Beatmungsgerat und Hustenunterstitzung mit dem Cough Assist). Andere
Patienten haben das Gefiihl, dass eine invasive Beatmung (lUber einen
Beatmungsschlauch in den Atemwegen) effektiver ist. Familienmitglieder, die Sie in der
Erholungsphase nach der OP unterstitzen, missen in die richtige Bedienung der
jeweiligen Gerate eingewiesen werden. Ein Atemtherapeut kann hier die richtige
Schulung tbernehmen. Sie sollten auch das OP-Team dariber informieren, wenn Sie
bereits ein Beatmungsgerat benutzen, so dass im Vorfeld bereits Ihre Bedurfnisse in
Bezug auf die Narkose so gut wie moglich geplant werden kdnnen. Es ist hilfreich, das
eigene Beatmungsgerat ins Krankenhaus mitzunehmen und das mit dem Arzt und dem
Anasthesisten vorher zu besprechen.
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F: Was soll ich Arzten und dem medizinischen Personal liber den Einsatz von
Sauerstoff sagen?

A: Haufig ist sich das medizinische Personal nicht dariber bewusst, dass es nicht
ratsam ist, Pompe-Patienten mit Atmungsproblemen mit Sauerstoff zu verabreichen.
Das kann sogar gefahrlich sein und sollte im Bedarfsfall nur mit Wissen lhres Arztes
kontrolliert und mit groRer Vorsicht gegeben werden. Denken Sie daran, dass die
Atmungsprobleme bei Morbus Pompe durch eine geschwéchte Atemmuskulatur und
nicht durch eine Erkrankung der Lunge verursacht werden. Die meisten Pompe-
Patienten haben eine gesunde Lunge. Die Sauerstoffgabe verhilft Ihnen nicht zu einer
tieferen Einatmung, sondern unterdrtickt den nattrlichen Atemimpuls. Dabei steigt der
CO,-Gehalt im Blut stark an und es besteht das Risiko, dass es zu einem
Atemversagen kommt. Das kann verhindert werden durch eine Atemtherapie, die eine
tiefe Atmung ermoglicht. Zur Sicherheit sollten Sie fur Notfallsituationen ein
Notfallarmband tragen oder einen Notfallausweis mit schriftlichen Instruktionen Ihres
Pulmologen oder Beatmungsspezialisten mit sich fuhren. Sauerstoff sollte nur im
Krankenhaus gegeben werden, wenn Sie eine Lungenerkrankung wie z. B.
Lungenentziindung haben oder um in den letzten Stadien von Morbus Pompe
Erleichterung zu verschaffen.

Weitere Informationsquellen:

(Die folgenden Verweise und Links auf weitere Informationsquellen entsprechen nicht
dem englischen Original, da sie sich — soweit nicht entsprechend gekennzeichnet — auf
den deutschen Sprachraum beziehen.)

Hier finden Sie umfassende Informationen zu Morbus Pompe:

e Die Selbsthilfegruppe Glykogenose Deutschland e.V. (SHG Glykogenose)
ist ein Verein von Patienten mit verschiedenen Glykogenosen und deren
Familien Die SHG veranstaltet einmal jahrlich ein Patiententreffen mit einem
eintdgigen Pompe-Workshop mit Fachreferaten zu aktuellen Themen und gibt
einen Informationsrundbrief (,Glykopost*) heraus. Auf der Hompepage
www.glykogenose.de erhalten Sie viele Informationen zu Morbus Pompe.

e Patienten in Osterreich erhalten Informationen auf der Homepage der
Osterreichischen Pompe-Patientengruppe www.morbus-pompe.at

e Umfassende Informationen zu Morbus Pompe finden Sie auf der privaten
Homepage www.pompe-portal.de.
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Auf der Webseite http://www.heimbeatmung.de/ finden Sie viele Informationen
zur Heimbeatmung sowie eine Ubersicht (iber Schlafzentren in Deutschland

Informationen zu allgemeinen Fragen zu neuromuskularen Erkrankungen oder
zu Behandlungszentren finden Sie auf der Homepage der Deutschen
Gesellschaft fur Muskelkranke www.dgm.org

Auf der Homepage der Firma Genzyme in Deutschland www.genzyme.de
erhalten Sie unter der Rubrik ,Blickpunkt Therapie* Informationen zu Morbus
Pompe sowie die Informationsbroschire ,Fragen und Antworten zu Morbus
Pompe*.

Weitere englischsprachige Informationsquellen:

Die International Pompe Association (IPA) ist ein internationaler
Zusammenschluss von Selbsthilfegruppen weltweit fir Pompe-Betroffene. Die
IPA hilit Patienten, Angehorigen und Beschéftigten im Gesundheitswesen
weltweit dabei, Erfahrungen und Erkenntnisse Uber Kontinente und Kulturen
hinweg auszutauschen. Die Kontaktadresse fir Ihr Land finden Sie auf der IPA-
Webseite www.worldpompe.org

Die englischsprachige Webseite der Pompe Community der Firma Genzyme
stellt umfassende Informationen uber die Erkrankung zur Verfugung und
informiert Uber Unterstitzung bei der Krankheitsbewaltigung unter
www.pompe.com. Understanding Pompe Disease ist eine kostenlose
englischsprachige Broschire, die eine gute Einfihrung in Morbus Pompe
darstellt.

The Physicians Guide to Pompe Disease kann Uber die National Organization
for Rare Disorders (NORD) unter
www.rarediseases.org/programs/pompe_brochure.html bestellt werden.

American College of Medical Genetics (ACMG) Practical Guideline: Pompe
Disease Diagnosis and Management Guideline 2006. Vol. 8. No. 5. Die ACMG
Guidelines wurden fiir Arzte und anderes medizinisches Personal verfasst.
http://www.acmg.net/resources/policies/Pompe_Disease.pdf

Center for Lysosomal and Metabolic Diseases Erasmus MC University Medical
Center www.erasmusmc.nl/.
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Acid Maltase Deficiency Association (AMDA): Die AMDA wurde gegrindet mit
dem Ziel, die Forschung zu fordern und tUber Morbus Pompe zu informieren.
Besuchen Sie die Homepage www.amda-pompe.org.

Medizinische Zentren, die spezialisiert sind auf Neuromuskuldre Erkrankungen:
Um medizinische Zentren, die auf neuromuskulare Erkrankungen spezialisiert
sind, zu finden, wenden Sie sich an die Gesellschaft fir neuromuskuklare
Erkrankungen in Threm Land (NMD)

o In Deutschland: die Deutsche Gesellschaft fur Muskelkranke
www.dgm.org

0 Inden USA: Muscular Dystrophy Association (MDA) at
www.mdausa.org/clinics.

0 In Europa: die Homepage der EAMDA www.eamda.net.

o In anderen Kontinenten: besuchen Sie die Homepage der World Alliance
of Neuromuscular Disorder Associations (WANDA) unter
www.wandaweb.org und klicken Sie auf Ihr Land.

GSDNet (listserv@listserv.icors.org): Registrieren Sie sich auf dem GSDNet
Listserv um mit Pompe-Patienten weltweit in E-Mail-Kontakt zu treten. So
registrieren Sie sich per E-Mail beim GSDNet:

“An...": Schreiben Sie: listserv@listserv.icors.org

“‘CC” . Bitte leer lassen

“‘Betreff”: Bitte leer lassen

Textfeld: Schreiben Sie den folgenden Text in das Textfeld:: Subscribe
GSDNet <lhr Name>.

a8 Untitled Message - Microsoft Word

Fle Edit Wew [nsert Format Tools Table Window Help X

Elsend 0 ~ &% ' 3 v [Eloptons.. v | HML -
Ta... listservi@listsery.icors.org

[G& Cc...

Subject:

subscribe gsdnet Johannes Schmidt

§E|::—-1| |b’_
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Diese Broschire hat zum Ziel, allgemeine Informationen zum genannten Thema zur Verfligung
zu stellen. Die Veroffentlichung ist ein Service der International Pompe Association, und es
wird ausdricklich darauf hingewiesen, dass die International Pompe Association keinesfalls
medizinische oder andere professionelle Dienstleistungen erbringt. Die Medizin ist eine
Wissenschaft, die standigen Veranderungen unterworfen ist. Bedingt durch Fehler und
Anderungen in der Behandlung kann keine Gewahr fiir die vollstandige Exaktheit einer solch
komplexen Materie Ubernommen werden. Es ist unabdingbar, diese Informationen von
anderen Quellen, insbesondere dem behandelnden Arzt, absichern zu lassen.
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