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许多庞贝病患者都有进食困难问题。肌
肉无力会导致难以咬、咀嚼、吮吸或吞
咽食物。这会使所有年龄段的患者都难
以舒适地进食并获得身体所需的营养。
呼吸问题也可能会使人太累而无法进
食。因此，许多庞贝病患者难以增加体
重、维持体重和/或获得适当的营养。吞
咽肌肉无力会导致意外将食物或液体吸
入肺部的风险。肌肉无力也可能减缓食
物通过身体的速度。这可能导致消化或
肠道问题。改变饮食或进食习惯或通过
管饲获得营养可以帮助控制这些问题。
本手册解释了饮食治疗对庞贝病患者的益
处。 
 
问：为什么庞贝病患者难以进食？ 
答：庞贝病患者有进食和吞咽困难，婴儿往往会发育停滞。随着糖原在细胞中积聚，用

于进食和消化食物的肌肉会随着时间的推移而持续变弱。这会以不同的方式影响患者。 
 
在诊断患有婴儿型庞贝病的儿童中，有许多因素会导致进食和吞咽困难，包括面部或口腔

肌肉无力（面部张力减退）、舌头肿大（巨舌症）、舌头无力，以及舌头形成杯状和嘴唇

密封以进行吮吸的能力下降。应为非经口进食者提供口腔刺激和非营养性吸吮，以维持正

常的口腔感觉发育并掌握新的口腔技能。应定期重新评估经调整的饮食质地，以根据不断

变化的疾病过程确保安全性。在一些接受酶替代疗法 (ERT) 的婴儿型患者中，吞咽功能
障碍得到改善，并且患者能够恢复经口进食。应密切关注生长参数，如身高、体重和头围。 
 
在晚发型庞贝病患者中，下颌肌肉疲劳且难以吞咽和咀嚼食物通常是第一主诉，并可能导

致摄入不足（总热量、维生素和矿物质）和肌肉蛋白分解。 
 
对于更严重的病例，例如太虚弱而无法自行进食的婴儿、体重严重不足的老年患者，或呼

吸问题妨碍进食的患者，可能需要管饲。有关管饲的更多信息见下文。 
 
问：我可以采取哪些措施来改善饮食并更好地进食？ 
答：太大、太稠、干燥或固体的食物可能难以咀嚼或吞咽，并且有吸入肺部（误吸）的

风险。为了使食物更容易食用，可以通过将食物捣碎、切成小块或与某种酱汁或肉汁混合

来改变食物的大小、质地或稠度。小口地吃并充分咀嚼食物。吃几顿小餐，而不是三顿大

餐。慢慢饮用液体，并确保全天饮用足够的液体。用吸管喝东西并在进食后保持直立一到
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两个小时也可能有所帮助。稀薄的食物和饮料（例如汤、肉汤、水或牛奶）也可能难以吞

咽。它们可能会过快地穿过喉咙，并导致窒息。尝试用婴儿米粉、玉米淀粉或为此目的制

作的特殊粉末来增稠饮料和汤。与注册营养师合作，他们可以为您或您的孩子制定均衡的

膳食计划，以便提供您每天所需的足够的热量和营养。您也许可以用提供所需维生素和矿

物质的营养饮料代替正餐。特殊的锻炼可能有助于增强与进食相关的肌肉。 
 
您的医生可能会要求您或您的孩子去看言语病理医生（也称为言语治疗师）。言语治疗师

能够评估、诊断、治疗和帮助预防与言语、语言、认知沟通和吞咽相关的疾病。言语治疗

师可以教您学会不同的进食和咀嚼方式，以降低误吸风险。 
 
问：什么是电视透视吞咽检查？庞贝病患者是否应该进行该检查？ 

答：对于确诊庞贝病的所有患者，都可以在基线时进行电视透视吞咽检查，因为其误吸
风险（食物或液体进入气管）可能增加。电视透视吞咽检查（通常也称为改良式钡剂吞咽

检查）是对吞咽功能的客观评估。电视透视吞咽检查的目的是评估经口进食时的误吸情况。

在该吞咽检查期间，患者会采取与其年龄和发育水平相符的典型进食姿势。然后进食注入

了钡的各种稠度的食物（稀液体、浓液体、泥状体、软固体、硬固体）。该检查会评估各

个吞咽阶段： 

• 口腔阶段：吞咽从口腔阶段开始，在此阶段，食物被放入口中，并在咀嚼肌的帮
助下湿润和咀嚼。 

• 咽部阶段：随着食团（经咀嚼后的食物形成的圆形小软块）到达咽部，特殊的感
觉受体会激活吞咽的非自主部分。咽部阶段的一个关键部分是会厌和声带不自主地

闭合喉部，以及暂时抑制呼吸，这两者都可以防止食物”落入错误的管道”，即进入
气道（气管）和肺部。会厌闭合喉部可保护肺部免受损伤，因为食物和其他颗粒可

导致严重感染和肺组织刺激。因吞咽反射的咽部阶段发生问题而引起的肺部感染，

通常称为吸入性肺炎。 

• 食管阶段：食物离开咽部后会进入食管，食管是一种管状肌肉结构，通过节律性
收缩，将食物送入胃部。食管有两个重要的括约肌，即上食管和下食管括约肌，在

正常情况下可防止食物或唾液向口腔反流。在此过程中，食管括约肌充当了反流食

物的物理屏障。当食物在吞咽过程中被送下来时，两个食管括约肌（首先是上括约

肌，然后是下括约肌）会反射性地打开。 

如果误吸风险高，可能需要停止经口进食，患者可能需要进行管饲。 
 
问：什么是管饲？为什么庞贝病患者有时需要管饲？ 
答：管饲旨在为因咀嚼、吞咽或呼吸问题而无法经口进食的晚发型患者提供完整的营养。

管饲也用于患有婴儿型庞贝病的婴儿，这些婴儿太虚弱而无法吮吸乳房或奶瓶，或者体重

没有增加。管饲还有助于防止食物在”进入错误的通道”的情况下进入肺部。通过饲管进食
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的状态称为肠内喂养或管饲。在某些情况下，可能会建议结合经口进食和管饲，以确保摄

入足够的热量，并促进正常的口腔感觉发育。 
 
饲管有 2 种类型： 

• 鼻胃 (NG) 管：鼻胃管通过鼻子插入，并将营养物质直接输送到胃中。 

• 胃造瘘管（或 G 管）：G 管通过手术方式经胃壁开口置入，并将营养物质直接输
送到胃中。对于可能需要长时间管饲的患者来说，G 管是很好的选择。 

 
问：我该如何应对消化或肠道问题？ 
答：最好的建议是与您的医务人员交谈。描述您出现的问题，并寻求帮助来控制症状。

将食物推向胃部的肌肉无力可能导致胃灼热或酸反流，也称为胃食管反流病 (GERD)。这
是指吞咽的食物和胃酸通过食管（食物从咽部通向胃部所经过的肌肉管道）倒流回口腔。

少食多餐并在餐中和餐后保持直立姿势可能会有所帮助。胸部或腹部肌肉无力会使排便时

难以将废物排出体外。这可能导致便秘。便秘也可导致腹泻。食用高纤维饮食并饮用大量

液体有助于预防便秘。在服用任何治疗消化、腹泻或肠道问题的药物之前，请务必咨询您

的医务人员。 
 
问：我听说高蛋白饮食可以帮助庞贝病患者。目前对此有什么了解？ 
答：高蛋白饮食似乎确实对一些患有晚发型庞贝病的儿童和成人有所帮助。这种饮食的

理论基础是，多吃蛋白质和脂肪（如肉、鸡蛋、奶酪和黄油）并少吃碳水化合物（如面包

和面食），可能有助于减缓细胞中糖原积聚过多时发生的肌肉无力。这是因为您限制了碳

水化合物的摄入量（庞贝病患者无法分解此类物质），并用可以正常用作能量的蛋白质和

脂肪代替碳水化合物。有些患者在采取高蛋白饮食后，肌肉力量和行走能力有所改善。但

其他许多患者并没有改善的迹象。 

对于晚发型庞贝病患者，目标是控制： 
1) 糖原的不断积聚；以及 
2) 氨基酸利用率的增加。 

据观察，高蛋白-低碳水化合物饮食加有氧运动可能对其中一些患者有益。参考文献 1 这种治
疗的基本原理是尝试减少糖原沉积，并增加肌肉脂肪酸利用率，同时补偿已证明庞贝病中

会发生的氨基酸氧化增加。高蛋白饮食可能是 ERT 的良好辅助手段。参考文献 1 和 2 
总体而言，保持良好的营养，注意大量营养素（蛋白质、脂肪和碳水化合物）和微量营养

素（维生素），对于所有庞贝病患者的病情控制都很重要。 
 
问：丙氨酸和其他营养补充剂对庞贝病患者有何帮助？ 
答：丙氨酸是一种氨基酸，是蛋白质的组成部分之一。一些研究表明，如果每天少量摄

入丙氨酸，可能会给庞贝病儿童和成人患者提供更多的能量。尽管科学证据有限，但支持
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这种方法的医务人员认为，丙氨酸补充剂有助于防止糖原在细胞中积聚时发生的肌肉萎缩。

丙氨酸呈粉末状，可与食物混合。 

 
问：是否有任何应与临床团队一起审查的特定胃肠道/营养建议？ 
答：是的，以下是胃肠道/营养建议： 

• 基线时和有临床指征时进行电视透视吞咽评估和胃食管反流评估，以指导进食管理
（经口/管饲）。 

• 为非经口进食的婴儿提供口腔刺激和非营养性吸吮。 

• 仔细监测生长参数。 

• 提供充足的营养（蛋白含量为 20-25% 的高蛋白），并注意维生素和矿物质。 

 
问：什么是维生素？为什么我们的身体需要它们？ 
答：身体利用维生素进行各种生物过程，包括生长、消化和神经 人体必需的 13 种维生素
为：维生素 A、C、D、E、K 和 B 族维生素（硫胺素、核黄素、烟酸、泛酸、生物素、
维生素 B-6、维生素 B-12 和叶酸）。 
 
维生素分为两类： 

• 水溶性维生素：这些维生素很容易被人体吸收。 
a. 复合维生素 B 和维生素 C 是水溶性维生素。 

b. 水溶性维生素溶于水，不会储存起来；它们通过肾脏清除。 

c. 由于这些维生素不会储存起来，因此人们需要通过饮食获得持续的供应。 
 

• 脂溶性维生素：这些维生素通过胆汁酸被吸收到体内，胆汁酸是用于吸收脂肪的
液体。人体会储存这些维生素以供需要时使用。 

a. 维生素 A、D、E 和 K 是脂溶性维生素。 

b. 脂溶性维生素溶解在脂肪中，并储存在肝脏和脂肪组织中，清除速度比水
溶性维生素慢得多。 

c. 这些维生素会被储存起来，因此您不需要每天都在饮食中摄入这些维生素。 

d. 脂溶性维生素会长期储存，因此当过量摄入时，其毒性风险通常高于水溶
性维生素。 

 
您通常可以从所吃的食物中获取所有维生素，并且您的身体也可以制造维生素 D 和 K。
素食者可能需要服用维生素 B12 补充剂。 
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维生素名称 主要功能 常见食物来源 

维生素 A 

维生素 A 的作用远不止帮助您在
黑暗中视物。它刺激白细胞的产

生和活动，参与骨骼重塑，帮助

维持内皮细胞（身体内表面的内

衬细胞）的健康，并调节细胞生

长和分裂。β-胡萝卜素是一种抗
氧化剂，可预防癌症。 

维生素 A：肝脏、维生素 A 强化
牛奶和乳制品、黄油、全脂牛

奶、奶酪、蛋黄 
维生素原 A：胡萝卜、绿叶蔬
菜、红薯、南瓜、冬南瓜、杏

子、哈密瓜。 
最好选择内含的全部或绝大多数

维生素 A 以 β-胡萝卜素形式存在
的复合维生素补充剂。 

维生素 D 

维生素 D 有助于确保身体吸收和
保留钙和磷，这两者对构建骨骼

都至关重要。实验室研究还表

明，维生素 D 可阻止癌细胞生长
和分裂，并在控制感染方面发挥

关键作用。 

天然含有维生素 D 的食物很少。
良好的来源包括乳制品和早餐谷

物（两者均富含维生素 D），以
及三文鱼和金枪鱼等多脂鱼类。 

维生素 E 

维生素 E 是一种抗氧化剂，可保
护身体组织免受称为自由基的不

稳定物质造成的损伤。自由基会

损害细胞、组织和器官。据信，

它们在某些与衰老相关的疾病中

发挥作用。 
维生素 E 对红细胞的形成也很重
要，并有助于身体利用维生素 
K。 

维生素 E 的良好来源包括葵花籽
油和红花油、油基沙拉酱、杏

仁、葵花籽、花生酱和深色绿叶

蔬菜。 
维生素 E 存在于以下食物中：小
麦胚芽、玉米、坚果、种子、橄

榄、菠菜和其他绿叶蔬菜、芦

笋、植物油（玉米油、葵花油、

大豆油和棉籽油）。 
由这些食物制成的产品（如人造

黄油），也含有维生素 E。 

维生素 K 
维生素 K 有助于制造凝血所需的 
13 种蛋白质中的 4 种。 
维生素 K 也参与骨骼构建。 

维生素 K 存在于许多食物中，尤
其是绿叶蔬菜（甘蓝、羽衣甘

蓝、西兰花、抱子甘蓝、欧芹）

和常用的食用油。一些（但不是

全部）复合维生素含有少量维生

素 K。 

维生素 C（抗坏血
酸） 

维生素 C 在控制感染方面发挥
作用。它也是一种强效抗氧化

剂，可中和有害的自由基，并帮

助制造胶原蛋白，这是健康骨

维生素 C 的极佳食物来源是柑橘
类水果或柑橘汁、浆果、青椒和

红椒、西红柿、西兰花和菠菜。

许多早餐谷物也富含维生素 C。 
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骼、牙齿、牙龈和血管所需的组

织。 

硫胺素 (B-1) 
帮助释放食物中的能量；促进正

常食欲；对神经系统的正常运作

很重要。 

硫胺素的饮食来源包括牛肉、啤

酒酵母、豆类（黄豆、扁豆）、

牛奶、坚果、燕麦、橙子、猪

肉、大米、种子、小麦、全麦谷

物和酵母。在工业化国家/地区，
用白米或白面粉制成的食品通常

富含硫胺素。 

核黄素 (B-2) 

核黄素与其他 B 族维生素一起发
挥作用。它对身体生长和红细胞

生成很重要，有助于释放碳水化

合物的能量。 

瘦肉、鸡蛋、豆类、坚果、绿叶

蔬菜、乳制品和牛奶可在饮食中

提供核黄素。面包和谷物通常富

含核黄素。 

烟酸 (B-3) 

从食物中产生能量；帮助消化，

促进正常食欲；促进皮肤、神经

健康。 
烟酸有助于消化系统、皮肤和神

经的正常运作。它对于将食物转

化为能量也很重要。 

肝脏、鱼、家禽、肉类、花生、

全谷物和强化谷物制品。 
烟酸（也称为维生素 B3）存在
于乳制品、家禽、鱼、瘦肉、坚

果和鸡蛋中。豆类、强化面包和

谷物也可提供一些烟酸。 

维生素 B-6（吡哆
醇） 

维生素 B-6 有助于蛋白质代谢和
吸收；有助于红细胞形成；帮助

身体利用脂肪 

维生素 B6 的良好来源包括强化
谷物、豆类、家禽、鱼类以及一

些水果和蔬菜。 

叶酸 

有助于蛋白质代谢；促进红细胞

形成；预防脊柱、大脑的先天性

缺陷；降低同型半胱氨酸水平，

从而降低冠心病风险。叶酸过少

与脊柱裂和无脑畸形等先天性缺

陷有关。 

许多食物都是叶酸的极佳来源—
—水果和蔬菜、全谷物、豆类、
早餐谷物、强化谷物和谷物制

品。 

维生素 B-12 帮助构建基因物质；有助于正常

红细胞的发育；维持神经系统。 

仅存在于动物食品中：肉类、肝

脏、肾脏、鱼、鸡蛋、奶和奶制

品、牡蛎、贝类。 

泛酸 
泛酸是形成辅酶 A (CoA) 所必需
的，对于碳水化合物、蛋白质和

脂肪的代谢和合成至关重要。 

几乎所有食物中都含有少量泛

酸，其中全麦谷物、豆类、鸡

蛋、肉类和蜂王浆中含有大量泛

酸。 

生物素 
生物素是细胞生长、脂肪酸生成

以及脂肪和氨基酸代谢所必需

的。 

肝脏、肾脏、蛋黄、牛奶、大多

数新鲜蔬菜；也由肠道细菌产

生。 

http://www.worldpompe.org/
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本出版物旨在提供有关所涵盖主题的一般信息。它作为一项公共服务由国际庞贝病协会分
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