L& POMPE

EGZERSIZ VE FiziK TEDAVI

Pompe hastaliginin ¢ogunlukla ilk isareti,
hareket etmek igin  kullanilan kaslarda
zayifliktir. Bebekler “gevsek” goriinebilirler ya
da yardim olmadan dik oturamayabilirler.
Emekleme dbnemindeki bebekler, yasitlari
yurimeye basladiklarinda  ydrtiyemeyebilir
veya paytak veya aksak sekilde ytirtiyebilirler.
Cocuklar ve yetigkinler yurimekte,
sandalyeden kalkmakta, merdiven ¢ikmakta ya
da dengelerini korumakta zorluk c¢ekebilirler.
Egzersiz ve fizik tedavi kaslarin mimkiin
oldugunca gqlcli  kalmasini  saglar. Bu
destekleyici tedaviler, ayni zamanda kas
agrilarini  ve kasiimalari da azaltabilir ve
insanlarin yapmakta glclik ¢ektikleri isleri daha
kolay  yapabilecekleri  yeni  ybntemler
bulmalarina yardimci olur. Bu broglirde, Pompe hastaliginin kaslari nasil etkiledigi ve
hastalara en fazla yarar saglayabilecek egzersiz ve fizik tedavi tirleri anlatiimaktadir.

S: Pompe hastaligi kaslari ve yuriume yetenegini nasil etkiler?

C: Pompe hastaligina sebep olan genetik kusur, vicudun kas hicrelerinde depolanan bir
tur seker olan glikojeni parcalamasini engeller. Sonug olarak, hucrelerde c¢ok fazla
glikojen birikir. Bu da, tum vucutta denge, hareket oOzgurlugu veya hareketliligi
destekleyen kaslarin zayiflamasina yol acar. infantil baslangigli Pompe hastalginda,
bacaklarda ve kalcalarda ve ayrica kollar ve govde (kol ve bacaklarin bagl oldugu boyun
ve kalga arasindaki bolge) ile nefes almak igin kullanilan kaslarda (diyafram, interkostal
kaslar, karin kaslari ve yardimci kaslar) koklu bir kas zayifligi s6z konusudur. Bu
bebekler, cok ender olarak yardim almadan dik bir sekilde oturabilirler. Ge¢ baglangigh
Pompe hastaliginda kas zayiflidi, vicudun alt kismindaki (bacaklar, kalgalar, baldirlar ve
omurga) ve Ust kismindaki (boyun, omuzlar ve ust kollar) proksimal kaslarda (govdeye
en yakin) ve solunum igin kullanilan kaslarda gorulur. Bu nedenle, geg baslangi¢li Pompe
hastaligi olan ¢ocuklar ve yetigkinler, yurimede zorluk ¢ekerler veya paytak veya aksak
sekilde yururler. Artan kas zayiflig1 skolyoza (omurganin yana dogru (lateral) buktlmesi),
lordoza (omurganin ¢ok fazla ice dogru kavislenmesi)', kontraktirlere, bel agrisina, kas
agrisina, halsizlige ve hareketliligi daha da kisitlayan solunum problemlerine yol agar.
Pompe hastaligi olan pek ¢ok kisi, bir noktada tekerlekli sandalye kullanma ihtiyaci
duyabilirler, ancak, egzersiz ve fizik tedavi hareketliligin mumkin oldugunca devam
etmesini saglayabilir.
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S: Kontraktirler nedir?

C: Kaslar zayiflamaya ve kullanilmamaya basladikg¢a, siki ve kasiimis bir hal alabilirler.
Bazen o kadar siki olurlar ki hareket edemezler. Bu durum, kaslarin (ya da kemiklerin
baglayan tendonlarin ya da eklemlerin) bir pozisyonda sikisip kalmasina sebep olur ve
bu da bir kontraktur olusturur. Kontrakturler vicudun, bacaklar, dizler, ayak bilekleri
ve/veya kalca gibi vucut agirhgmnin tagindigr yerlerde meydana gelirse, ayakta dik
durmak, yurimek veya dengede durmak zorlagabilir. Kontrakturleri engellemenin en
kolay yolu kaslari esnemis ve hareket eder konumda tutmaktir.

S: Kontraktiir ve Deformite Nasil Onlenebilir?
C: Kas-sinir hastaliklarinda kontraktur ve deformite tedavisine yonelik prensipler iyi
bilinmektedir ve Pompe hastaligi olan bireylerde bunlar uygulanmalidir. Kontrakturler ve
deformite, zaman iginde asagidakiler dahil hafif kuvvetler kullanilarak deforme edici
kuvvetlere karsi koyarak onlenmelidir:

e GuUnluk esneme

e Durusun duzeltiimesi

o Atel ve ortez kullanimi

e Tum pozisyonlarda, 0zellikle otururken yeterli deste@in ve uygun gekilde ayakta

durma desteginin saglanmasi
e Hastalarin ve yakinlarinin egitilmesi

Uyarlanabilir ekipman ve ortez, kontraktur ve deformitenin kontrolinde énemli rol
oynayabilir ve agirhgini bir tarafa veremeyen veya pozisyonlarini bagimsiz olarak
degistiremeyen bireylerde pozisyon degistirmeyi ve cilt butinliGgunin korunmasi igin
basincin hafifletiimesini saglayabilir.

Ortotik midahale ve atel kullanimi siklikla asagidakilerin kullanimini igerir:
e Plantar fleksiyon (ayagin asagi hareketi) kontrakturlerini dnlemek igin ayak bilegi
ortezleri (ABO'lar).

o lliotibial bant kontraktiirlerini 6nlemek igin uyluk baglayicilar (iliotibial bant,
uylugun dig kismi boyunca uzanan kalin bir bag dokusu bandidir).

e Diz fleksiyon kontrakturlerini (dizin tam olarak duzelmemesi) 6nlemek igin diz
atelleri.

o Hafif ila orta dereceli el ve parmak kontrakturleriyle mucadele etmek Uzere istirahat
bilek/el/parmak atelleri.

e Uyarlanmig bebek arabalarindaki veya tekerlekli sandalyelerdeki oturma
sistemleri, kontrakturleri ve deformiteyi, 6zellikle de omurga deformitesini dnlemek
veya en aza indirmek igin kritik oneme sahiptir ve sunlari icermelidir:

o Sert oturak ve sirtlik

o Tekerlekli sandalye kalga destekleri
o Yan govde destekleri

o Diz adduktorleri
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o Gerekirse kafa destegi
o Kisiye O0zel oturak destekleri

Destekli ayakta durmanin faydali oldugu kabul edilir ve asagidakilerin kullanimini
icerebilir:
e Sirtustu, yuzustu, dikey ve hidrolik ayakta durma destekleri
e Motorlu tekerlekli sandalyeler veya diger motorlu ayakta durma cihazlari ile ayakta
durma destekleri.

Motorlu tekerlekli sandalyelerdeki elektronik egme, yaslanma ve bacak dayanaklarini
yukseltme, kontrakturin en aza indirilmesine ve cilt butunldginin korunmasina
yardimci olmak igin bagimsiz konum degisikligine ve agirlik aktarimina izin verebilir.

Skolyoz tedavisi gibi bazi vakalarda ortopedik ameliyatin degerlendiriimesi gerekebilir.
Ortopedi ameliyati sirasinda anestezi onlemlerine uyulmalidir.

Q: Pompe hastaligi olan kisiler Osteopeni (kemik kaybi) gelistirme riski altinda
midir?

C: Osteopeni, osteoporoz ve kirikla ilgili ortaya ¢ikan raporlar, etkilenen tim gocuklarin,
tekerlekli sandalyeye ve ventilatore bagimli yetiskinlerin ve kas gucu azalmig hastalarin
osteopeni agisindan degerlendirilmesi gerektigini ortaya koymaktadir.

Osteopeni, osteoporoza (kemik erimesi) giden yolda ilk adim olarak kabul edilir. Hem
osteopeni hem de osteoporoz, kemigin ne kadar guglu oldugunun ve kirilma riskinin bir
gOstergesi olan kemik mineral yogunlugu ile dlgulen, degisen derecelerde kemik
kaybidir. Kemik yogunlugunu belirlemenin ana yontemi, kemigin mineral igerigini dlgen,
Cift Enerjili X Isin1 Absorpsiyometrisi (DEXA) adi verilen agrisiz, invaziv olmayan bir test
yaptirmaktir. Beslenme de Ozellikle kalsiyum ve D vitamini alimi agisindan yeterli
olmahdir. Pompe hastalarinda kemik kutlesi kas gucuyle yakindan iligkilidir. Bu nedenle
kas kuvveti azalirsa, kemik kutlesinin de azalmasi beklenir. Potansiyel mudahaleler kas
gucunu artirmaya odaklanmali ve egzersiz egitim programlarini veya fizik tedavi
programlarini icermelidir. Daha agir sekilde etkilenen hastalarda fizik tedavide ve ayakta
durma cihazlarinda vucudun bir bolumune agirlik verilerek yapilan egzersizler bir
secenek olabilir.

S: Gunluk egzersiz Pompe hastaligi olan kigilere nasil yardimci olabilir?

C: Egzersizin Pompe hastaligi olan kigiler igin pek ¢ok faydasi vardir. Kas agrilarini,
kasilmay1 azaltip, esnekligi ve hareketliligi arttirabilir. Ayni zamanda, daha uzun sure aktif
kalmanizi, enerjinizi artirmanizi saglar ve fiziksel ve zihinsel sagliginizi iyilestirir. Bununla
birlikte yanhs egzersizi yapmak ya da kendinizi gok fazla zorlamak, kaslara zarar verebilir
ve uzun vadede kendinizi yorgun hissetmenize sebep olabilir. Tedaviyi uygulayan
ekibinizle sizin yeteneklerinize uygun bir egzersiz programi hazirladiginizdan emin olun.
Pompe hastaligina sahip pek c¢ok Kkisi icin bu, kaslari c¢alistirmak ancak,
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yapabileceklerinizin sinirna ulasmadan durmak anlamina gelmektedir. Egzersiz
tolerans testi adi verilen bazi basit testler, kalbinizi ya da kaslarinizi zorlamadan ne
kadar egzersiz yapabileceginizi belirlemenize yardimci olabilir. Bu testler nabzinizi ve bir
yurime bandinda ya da bisiklet Uzerinde ne kadar oksijen aldiginizi Olger. Egzersiz
planiniz doktorunuz ya da fizik tedavi uzmaniniz tarafindan kontrol edilmeli ve
durumunuzun degistigi zamanlarda yeniden duzenlenmelidir. Hastalik ilerledikce ve
kaslar zayifladikga veya solunum problemleri, skolyoz veya kontrakturler ortaya giktikca,
egzersiz rutininizde ayarlamalar yapmaniz gerekebilir. Tedavi ve fizik tedavi
kombinasyonuyla durumunuz iyilesebilir ve bu sebeple egzersiz rutinlerinizi de
ayarlamaniz gerekebilir.

EGZERSIZ VE FiziK TEDAVI

S: Pompe hastaligina sahip kisiler i¢in en iyi egzersizler hangileridir?

C: Gegmiste genel varsayim, kas-sinir hastaligi olan kisilerin hafif, maksimumun altinda
(maksimumdan daha az eforla), orta diuzeyde egzersizler yapmasi ve agir direng
egzersizlerinden kaginmasi gerektigi yonundeydi. Cok fazla egzersiz yapmanin kaslara
zarar verebilecegdi ve kotulesmeyi hizlandirabilecegi yoninde endiseler vardi. Ancak kas
distrofisi olan hastalarda egzersizin etkileri Uzerine son donemde yapilan g¢aligmalar,
fiziksel zindelik duzeyinde iyilegmeler oldugunu gostermistir. Egzersizin iyi tolere edildigi
ve guvenli oldugu ortaya ¢ikmistir. Enzim replasman tedavisi alan hastalarda yapilan bir
egzersiz tolerans g¢alismasinin on verileri, duzenli egzersizin iyi tolere edildigini ve kas
gucu ile dayanikhligini artirabildigini desteklemektedir. Daha ileri ¢alismalar devam
etmektedir. Egzersiz programlari her hastaya 6zel olarak hazirlanmali ve katilimcinin 6zel
ihtiyaclari, yetenekleri ve engelleri dikkate alinmalidir.

e Suyu destek ve direng igin kullanarak gergin kaslari esnetmeye ve hareket
sinirlarini genigletmeye yarayan ve havuzda yapilan egzersizler gibi esneklik
egzersizleri. Ventilator kullanicilari igin bir uyari: Bu tur bir egzersizi yapmadan
once doktorunuza danigin, zira su basinci nefes almay zorlagtirabilir.

e Hastalar icin tipik egzersiz programi mevcuttur; “Daha fazla bilgi” bolumune, IPA

web sitesine veya yerel Pompe Derneginize bagvurun.

S: Pompe hastalarinda fizik tedavi neden onemlidir?
C: Fiziksel egzersizler gesitli nedenlerden dolayr onemlidir. Sunlara yardimci olabilirler:

e Kaslarin verimli oksijen kullanimi kapasitesini iyilestirerek ve koruyarak
kaslarinizin daha az yorulmasini saglar

Kas fonksiyonunu (gug, koordinasyon ve dayaniklilik) korur

Kontraktur, agiri kilo, agri ve yorgunluk gibi ikincil sorunlari 6nler veya azaltir

Oz saygly! artirir, motivasyon saglar ve bireyleri strese karsi korur

ikincil kondisyon kaybini durdurur. ikincil kondisyon kaybi, insanlarin fiziksel
aktivitenin olmadigi veya duzensiz oldugu bir yasam tarzini sectikleri veya bu
onlara tavsiye edildigi i¢in i¢ine dustukleri durumdur. Bu yasam tarzi vicudun
dolasim ve solunum kapasitesini azaltir, kaslarin verimli oksijen kullanim
kapasitesini ve gucunu azaltir.
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S: Aerobik ve anaerobik egzersizler arasindaki fark nedir?

EGZERSIZ VE FiziK TEDAVI

C: Aerobik egzersiz, oksijenlenme kapasitesini iyilestirmeyi amaclayan fiziksel
egzersizdir. Aerobik “oksijenli” anlamina gelir ve insan vicudunun metabolik veya enerji
uretme surecinde oksijenin kullaniimasini ifade eder. Aerobik egzersizlerine 6rnek olarak
kosmak, yuzmek ve bisiklete binmek verilebilir. Bunun tersi ise anaerobik egzersizlerdir:
kuvvet antrenmani ve kisa mesafe kosusu buna érnektir. iki egzersiz tiiri arasindaki
farklar gsunlardir: ilgili kas kasiimalarinin suresi ve yogunlugu ve kas i¢inde enerjinin nasil
uretildigi.

Aerobik egzersiz sirasinda glikojen, enerji Uretmek igin oksijenin yardimiyla yikima ugrar.
Daha sonra glikojen tukendiginde, bunun yerine yag metabolizmasi baslatilir. Yag
metabolizmasi yavas bir stregtir ve buna performansta bir dusus eslik eder. Bu asamada
sporcu yorulacaktir. Anaerobik egzersiz sirasinda glikojen, oksijenin yardimi olmadan
yikima ugrar ve bu ¢ok daha az verimli bir stregtir. Anaerobik egzersiz sirasinda kisi daha
kolay yorulur.

Duzenli aerobik egzersizin faydalari sunlardir:

e Solunumla ilgili kaslar guglenebilir ve havanin akcigerlere girip ¢ikmasini
kolaylasgtirabilir.

e Sonug olarak kalp kasinin durumu iyilesebilir. Kalp pompasi daha verimli ¢aligir,
istirahat sirasindaki kalp atis hizi daha duguk olur. Buna aerobik kogullanma denir.

e Vicut kaslari guglenir.

e Kaniniz daha verimli bir sekilde dolasabilir. Bunun sonucunda tansiyon dusebilir.

e Toplam kirmizi kan hucresi sayisi artabili, bu da oksijenin tasinmasini
kolaylastirabilir.

e Ruh saghgi iyilesir.

e Diyabet riski azalir.

Aerobik egzersiz kardiyovaskuler form durumunu artirabilir. Ayrica yuksek etkili aerobik
aktiviteler kemik bayumesini tegvik edebilir ve kemik erimesi riskini azaltabilir.

Anaerobik egzersizin en buyuk potansiyel faydasi, daha fazla kas inga etmenizdir.
Duzenli anaerobik egzersizin faydalari sunlardir:

e stirahat halinde bile metabolizmayi hizlandirir. Kaslar, birim hacim basina
vucuttaki diger dokulardan daha fazla kalori yakar.

o Kemikleri guglendirerek kemik erimesi riskini azaltir.

o Eklemlerdeki sertligi rahatlatir ve olasi yaralanmalara kargi korur.

e Diyabet riskini azaltir.
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S: Cok fazla egzersiz yaptigimi ne zaman anlarim?
C: Kigi her zaman 6nce tavsiye almalidir. Program bir doktor veya vasifl bir fizyoterapistin
gOzetiminde gerceklestiriimelidir. Plazma CK seviyelerinin izlenmesi o6nemlidir.
Hemoglobinuri veya miyoglobinuriye isaret edebilecek kirmizi idrar durumunda egzersiz
derhal durdurulmahdir. Asagidakilerin rehberligine bagvurulabilir: Sunlar olursa ¢ok fazla
egzersiz yapmissiniz demektir:

e Egzersizden 48 saat sonra kas agrisi ve/veya kramplar

e Tagikardi (cok hizl kalp atisi)

e Bas donmesi

e Kirmizi idrar, yani hemoglobinuri (idrarda serbest hemoglobin varhgi) ve

miyoglobindri (idrarda miyoglobin varligi, genellikle kas yikimiyla iligkili)'

EGZERSIZ VE FiziK TEDAVI

S: Kaslarimin gug¢lu kalmasini saglamak icin bagka ne yapabilirim?

C: Bazi saglk uzmanlari, gunlik egzersizin protein agisindan yuksek, karbonhidrat
acisindan dusuk bir diyet ile birlestiriimesinin kaslarin guglu tutulmasini saglayacagi
gorusundedirler. Bu birlesim, kaslar hasar gordigu zaman kaybolan bazi kas proteininin
yerine konulmasini saglayabilir. Pompe hastaligina sahip pek ¢ok kisi, bu tur bir program
takip ederek, kaybettikleri fonksiyonelligin bir kismini yeniden kazandiklarini belirtmigtir.
Boylesi bir programin hastaligin farkli agsamalarinda bulun hastalara nasil faydasi
olacagini gorebilmek i¢in daha fazla galigma yapilmasi gerekmektedir. Ancak, uzmanlar,
her turlG diyet ve egzersiz programinin dikkatli bir sekilde gézetim altinda tutulmasini ve
her hastanin bireysel yeteneklerine ve beslenme ihtiyaglarina gére adapte edilmesini
onermektedir. Tum hastalar igin yeterli kalori alimi zorunludur. Asir kaloriden
kaginiimahdir.

S: Fizik tedavi, Pompe hastasi bir kigsiye nasil yardimci olabilir?

C: Fizik tedavi esnekligin ve hareketliligin korunmasina, eklemlerdeki sertligin
hafifletiimesine, kontraktirlerin Onlenmesine ve egzersiz rejimlerinin izlenmesine
yardimci olabilir. Fizyoterapist, Pompe hastasi kisilerin hafif ve faydal gsekilde
guclenmelerine ve hareket etmenin ve gunluk igleri yerine getirmenin yeni yollarini
ogrenmelerine yardimci olmak igin egzersizler, makineler ve yardimci cihazlardan
(yukarida bahsedilen) faydalanir. Tedavi her hastanin ihtiyacina yonelik olmalidir.

Fizik tedavinin yardimci olabilecegi farkli yollar sunlardir: Fizik tedavi su amaclar
igin tasarlanir:

e Hastalik sinirlari dahilinde motor ve fizyolojik fonksiyonu mumkun oldugunca
optimize etmek ve korumak.

e Hastalik surecinin klinik etkisini en aza indirmek.

e ikincil komplikasyonlari dnlemek veya en aza indirmek.

e Asagidakilerin maksimum duzeyde desteklenmesini ve surdurtlmesini

saglamak:
o lslev
o lglevsel bagimsizlik
o Katilim
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e Yasam kalitesini optimize etmek.

e Enzim replasman tedavisinin veya diger tedavilerin faydalarini mimkun
oldugunca en ust duzeye ¢ikarmak.

Q: Fizik tedavi Pompe hastaligi olan birine nasil yardimci olabilir?

C: Fizik tedavi, esnekligin ve hareketliligin muhafaza edilmesini saglayabilir, eklemlerdeki
kasilmalari azaltabilir, kontraktlrlerin olusmasini engelleyebilir. Fizyoterapistler kas
gucunu ve fonksiyonunu, dayanikhligini, dengeyi, solunum fonksiyonunu iyilegtirebilecek
ve hareket duzeyini koruyabilecek egzersiz egitim programlarinin uygulanmasina
yardimci olur. Fizik tedavi uzmani, Pompe Hastaligina sahip kigilerin hafif ve faydali
guglendirme egzersizlerine katilmalarina ve hareket etmelerine ve gunluk iglerini yapmak
icin yeni yontemler gelistirmelerine yardimci olmak igin egzersizleri, makineleri, ve
yardimci cihazlarn (yukarida belirtilen) kullanir. Tedavi, her hastanin ihtiyacina gore
belirlenmelidir.

Bu, fizyoterapistin isinin dnemli bir kismi, birine yardimci cihazlarin nasil kullanilacagini
ogretmektir.. Birisine baston kullanmayi ya da dusmeyi engellemek icin yuruteg
kullanmayi ogretmek, tekerlekli sandalyeye ihtiyag duyma durumunu erteleyebilir. Bir
cocuk ya da yetigkin icin yurimek giderek zorlastiginda, bir scooter ya da tekerlekli
sandalye ile dolasmayi 6grenmek kendisinin yasam kalitesini fazlasiyla yukseltebilir.
Pompe Hastaligi gibi néromuskuler hastaliga sahip kisilerin ihtiyaglarini anlayan bir fizik
tedavi uzmani bulmak konusundaki tavsiyeler igin.

S: Kas-iskelet sistemi/fonksiyonel rehabilitasyona yonelik oneriler var midir?
C: Uzmaninizla gorusmek isteyebileceginiz kas-iskelet sistemi/fonksiyonel
rehabilitasyona iliskin bazi 6neriler agagida verilmistir:

e Baslangicta degerlendirme ve tedavi sirasinda ve durum veya aktivitedeki
degisiklikler meydana geldiginde kalp-solunum durumunun ve pozisyon ve
aktiviteye yanitin nabiz oksimetresi ile izlenmesi.

o DEXA ile osteopeni/osteoporoz taramasi ve gerektiginde takip.

e Skolyoz, kalca stabilitesi ve uzun kemik buatunligundn izlenmesi igin gerektiginde
radyografiler de dahil olmak Uzere kas-iskelet sistemi bozukluklarinin,
fonksiyonel eksikliklerin, engellilik duzeylerinin ve topluma katihmin duzenli
araliklarla ve ihtiya¢ Uzerine degerlendiriimesi.

Kas Fonksiyonunu Geligtirme:
e Hareket icin biyomekanik avantajin artirilmasi:
o Fizyolojik stabilite sinirlari dahilinde egzersiz, hareket ve hafif gi¢lendirme
saglama.
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EGZERSIZ VE FiziK TEDAVI

Nereden Daha Fazla Bilgi Alabilirim?: “Diger Bilgiler” boéliimune 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 siirekli degismekte olan bir bilimdir. Insan hatasi ve uygulamadaki degisiklikler,
boéylesi karmasik materyallerin tam dogrulugunu kesinlestirmeyi imkansiz kilmaktadir. Bu
bilgilerin bagka bilgi kaynaklari ile, 6zellikle de hastanin kendi hekimi ile teyit edilmesi
gerekmektedir.

" https://www.cedars-sinai.org/.../s/swayback-lordosis.html
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