¥ & POMPE

REHABILITACE A FYZIOTERAPIE

rvnim pfiznakem Pompeho nemoci byva casto P

slabost ve svalech. Déti se hybaji jako hadroveé [, o
panenky a nedokaZi sedét bez opory. Batolata
mohou zacit chodit pozdéji, nez byva obvyklé, nebo
maji kolébavou chizi. Jak v détstvi, tak i v dospélosti
se mohou objevit potize pfi chizi, zvedani ze Zidle,
chuzi do schodi nebo pfi udrZeni rovnovahy.
K zachovani svalovych funkci co nejdel§i dobu
mohou pomoci rehabilitace a fyzioterapie. Tyto
podpurné terapie mohou zaroveri zmirnit pfipadné
bolesti svalti nebo zmirnit jejich ztuhlost a pomoci
lidem najit nové zpusoby, jak délat véci, kterou jsou
pro né obtizné. Tento dokument vysvétluje, jak
Pompeho nemoc postihuje svaly, a jaké druhy
cviceni a fyzioterapie mohou mit nejvétsi prospéch.

Otazka: Jaké nasledky miize mit Pompeho nemoc na svaly a chizi?

Odpovéd: Geneticka vada, ktera zpusobuje Pompeho nemoc, brani télu stépit glykogen, coz je
forma cukru, které se uklada ve svalovych burikach. Nasledné se v burnkach hromadi pfilis
glykogenu. Tim se oslabuiji svaly v celém téle, které zajistuji rovnovahu, pohyblivost nebo volny
pohyb. Nékteré ¢asti t€la mohou byt postizeny vice nez jiné. U infantilni formy Pompeho nemoci
dochazi k vyznamné svalové slabosti nejen dolnich koncetin a bokUl, ale také pazi a trupu.
Byvaji také postizeny i dychaci svaly (branice, meziZzeberni, bfiSni a pomocné svaly). Tyto déti
mivaji jen zfidka silu sedét bez pomoci. U pozdni formy Pompeho nemoci slabnou svaly
proximalni (nejblize k trupu) v dolni ¢asti téla (dolni kon&etiny, boky, panev a patef), v horni
Casti téla (krk, ramena a horni ¢asti pazi) a také dychaci svaly. To je divod, pro€ déti i dospéli
s pozdni formou Pompeho nemoci maji potize pfi chlizi, kolébaji se nebo kulhaji. Postupujici
svalova slabost mize vést ke skolidze (bocni (lateralni) zakfiveni patefe), lordoze (pfilis velké
zakfiveni patefe smérem dovnitf)!, kontrakturam, bolestem zad, bolestem svall, Gnavé
a potizim s dychanim. Mnoho lidi s Pompeho nemoci muze v urcité fazi potfebovat invalidni
vozik, ale cviCenim a rehabilitaci Ize zachovat mobilitu tak dlouho, jak je to mozné.

Otazka: Co to jsou kontraktury?

Odpovéd: Slabnutim svalu a jejich nepouzivanim se postupné svalova tkan stava ztuhlou.
Nékdy mohou ztuhnout do takové miry, Ze se nemohou pohybovat vibec. To muze zpusobit, ze
svaly (nebo klouby a Slachy, které spojuji kosti) uviznou v jedné poloze a vznikne kontraktura.
Pokud se kontraktury objevi v ¢astech téla nesoucich hmotnost, napfiklad dolnich koncetinach,
kotnicich, kolenech a/nebo bocich, pacient mize mit problémy s chuizi, nemize se postavit

' https://www.cedars-sinai.org/.../s/swayback-lordosis.html
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rovné nebo udrzet rovnovahu. NejlepSim zpusobem, jak zabranit kontrakturam, je pravidelné
procvi¢ovani svalu.

Otazka: Jak se da predejit kontrakturam a deformitam?

Odpovéd: Zasady pro prevenci kontraktur a deformit u nervosvalovych onemocnéni jsou
pfesné zavedené a osoby s Pompeho nemoci by je mély dodrzovat. Pouzitim jemné sily
v prub&hu doby Ize zabranit deformitam i kontrakturam:

Denni protahovani

Korekce polohy

Vyuziti riznych dlah, ortéz a jinych ortopedickych pomucek

Zajisténi raznych polohovacich zplUsobl i pomulcek, zejména pfi sezeni a stani podle
individualnich potfeb

Vzdélavani pacientl a jejich rodin

Adaptivni vybaveni a ortotika mohou hrat mimoradné dulezitou roli pfi zvladani kontraktur
a deformit a mohou umozriovat zmény polohy a uvolnéni tlaku, které jsou potfebné pro
zachovani celistvosti kize u jednotlivel, ktefi se nedokazi pohybovat vlastnimi silami nebo
nezavisle ménit svoji polohu.

Casto pouzivané ortotické pomdicky:

Kotnikové ortézy (AFO), které zabrariuji kontrakturam zplsobenym plantarni flexi (pohyb
chodidla smérem dol()
Stehenni stahovaci navleky, které zabranuji kontrakturam iliotibialniho pruhu (iliotibialni
pruh je silny pruh pojivové tkané, ktera probiha podél vnéjsi strany stehna)
Kolenni ortézy, které zabranuji kontrakturam zpusobenym ohybem kolena (koleno se
nenatahuje upiné).
Ortézy na zapésti, dlané a prsty, které pomahaji pfi boji s mirnymi az stfedné zavaznymi
kontrakturami dlané a prstu
Systémy sedakd pro adaptované kocarky nebo koleCkova kiesla jsou mimoradné
dilezité pro prevenci nebo minimalizaci kontraktur a deformit, zejména deformit patere.
Patfi mezi né:

o pevny sedak a zadova opérka
voditka pro boky
bo&ni opéry pro trup
kolenni adduktory
opérky hlavy podle potfeby
skofepiny sedaku na miru

O O O O O

Asistované stani se povazuje za pfinosné a mlize zahrnovat pouziti nasledujicich prostredku:

standery pro polohu na zadech, na bfiSe, svislé a hydraulické standery
pouziti funkci motorizovaného stani u motorizovanych koleCkovych kfesel a dalSich
motorizovanych zafizeni pro stani

Sklapéni, naklanéni a zvedani stupacek u motorizovanych invalidnich vozikli mohou umoznovat
nezavislou zménu polohy a pfesun hmotnosti jako pomoci pfi minimalizaci kontraktur
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a zachovavani celistvosti klize.

V nékterych pfipadech je mozZny také ortopedicky chirurgicky zakrok, jako tfeba pfi odstranéni
skolidzy. PFi ortopedické operaci je nutné dodrzovat opatfeni tykajici se anestezie.

Otazka: Existuje u osob s Pompeho nemoci vétsi riziko osteopenie?

Odpovéd: Nové zpravy tykajici se studii o osteopenii, osteoporéze a zlomeninach ukazuji, ze
v8echny postizené déti, osoby upoutané na invalidni vozik a déti i dospéli zavisli na ventilatoru,
a rovnéz pacienti s ochabujicimi svaly je nutné vysetfit z hlediska osteopenie.

Osteopenie je povazovana za prvni krok na cesté k osteoporéze. Osteopenie i osteopordza jsou
rizné stupné ubytku kostni hmoty, méfené pres hustotu kostnich mineralt, coz je ukazatel
pevnosti kosti a indikuje, jaké hrozi riziko zlomenin. Test pro uréeni hustoty kosti je bezbolestny,
neinvazivni, tzv. dualni rentgenova absorpciometrie (DEXA), ktera méfi obsah minerall
v kostech. Vyziva musi byt pfiméfena, zejména z hlediska pfijmu vapniku a vitaminu D. U osob
s Pompeho nemoci kostni hmota Uzce souvisi se svalovou silou. TakZze pokud svalova sila
klesa, oCekava se také pokles kostni hmoty. Potencialni intervence by se mély zaméfovat na
zvySovani svalové sily a mohou zahrnovat rehabilitace nebo fyzioterapii. Ve vaznéjSich
pfipadech mohou pomoci rizné ortopedické pomucky, které prebiraji Cast hmotnosti.

Otazka: Jak mlize kazdodenni cviceni pomoci lidem s Pompeho nemoci?

Odpovéd: Cviceni ma pro lidi s Pompeho nemoci fadu vyhod. Mize tlumit bolesti svall, zmirnit
jejich ztuhlost, zvysit flexibilitu a mobilitu. Muze také pacientovi pomoci zUstat déle aktivni, zvySit
jeho energii a zlepsit jeho fyzické a duSevni zdravi. Spatné zvoleny druh cvigeni a pfili$
namahaveé cviky v8ak mohou svaly poskodit a dlouhodobé pfinést vétsi dnavu. Vzdy
spolupracujte s odbornym tymem Iékafl, protoZze je velmi dilezité, aby cviCebni program
odpovidal individualnim schopnostem a byl dobfe naplanovany. Pro vétSinu lidi s Pompeho
nemoci to znamena cviCit, ale prestat dfive, nez se dosahne limitu moznosti. Nékteré
jednoduché testy, tzv. testy tolerance zatéze, vam mohou pomoci zjistit, kolik cviCeni
zvladnete, aniz byste zatiZili srdce a svaly. Tyto testy méfi tepovou frekvenci a hladinu kysliku
v krvi pfi pouZiti béZeckého pasu nebo rotopedu. Na vase cvi€eni by mél dohliZet I1ékaf nebo
fyzioterapeut a meélo by byt upraveno podle zmény vaSich fyzickych schopnosti. V souvislosti
s progresi nemoci, slabnutim svall nebo pfi vzniku problému s dychanim, skoliézy nebo
kontraktur, bude mozna nutné cviky upravit. Diky kombinaci |é€by a fyzioterapie se muze Vas
zdravotni stav zlepSit a mGze byt proto zapotfebi upravit cvi€ebni plan podle Vaseho aktualniho
stavu.

Otazka: Jaky druh cvic¢eni je nejvhodnéjsi pro lidi s Pompeho nemoci?

Odpovéd: V minulosti byl obecny pfedpoklad, ze lidé s nervosvalovym onemocnénim by méli
provadét jemné, submaximalni (mensi nez maximalni usili), mirné cvi€eni a vyhnout se cvikim,
pfi kterych se vyzaduje kladeni velkého odporu. Objevily se obavy, zZe pfili§ mnoho namahy
muze vést k posSkozeni svall zrychlenému zhorSovani stavu. Nicméné nedavné studie
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zabyvaijici se vlivem cvi€eni u pacientl se svalovymi dystrofiemi ukazaly zlepSenou fyzickou
kondici. Ukazalo se, Ze pravidelné cvieni je dobfe snadeno a je bezpecné. Pfedbézné udaje
ze studii tolerance cviCeni u pacientd uzivajicich enzymovou terapii ukazaly, Zze pravidelné
cvi€eni je dobfe snaseno a mize zvySovat svalovou silu a vytrvalost. DalSi studie se provadéji.
CviCebni programy by mély byt Sité na miru pro konkrétniho pacienta a musi zohlednovat
konkrétni potfeby, schopnosti a zdravotni postizeni u€astnika.

REHABILITACE A FYZIOTERAPIE

o Velmi pfinosné je cviCeni ve vodé, které pomaha protahnout ztuhlé svaly a zvysSuje
rozsah pohybu s pouzitim vody pro uleh&eni pohybu a jako odporu. Opatrnost je nutna
uosob s dychacim pfistrojem. U tohoto typu cviCeni se vzdy pfedem poradte
s oSetfujicim Iékafem, protoze tlak vody muze ztizit dychani.

¢ Informace o typickém cviCeni pro pacienty naleznete v €asti DalSi informace nebo
na webovych strankach IPA, nebo je ziskate od Va$i mistni asociace pro Pompeho
nemoc.

Otazka: Proc¢ je fyzioterapie u pacientli s Pompeho nemoci dulezita?
Odpovéd’: Fyzioterapie je dllezita z nékolika divodu.

e ZlepSuje a zachovava aerobni kapacitu svall, coz zamezuje jejich pfed€asné unave.

e Zachovava svalové funkce (silu, koordinaci a vytrvalost).

e Zabranuje nebo omezuje sekundarni problémy, jako jsou kontraktury, nadvaha, bolesti
a unava.

e ZvySuje sebevédomi, poskytuje motivaci a chrani proti stresu.

e Zabranuje sekundarnimu zhorSovani kondice. Jedna se o stav, kdy se postiZzené osoby
dostavaji do stavu, kdy si vzhledem k omezené pohyblivosti vyberou (nebo jim je
doporu€eno zvolit) Zivotni styl, kde nemaji zadnou nebo jen velmi malou fyzickou
aktivitu. Tento zivotni styl negativné ovliviuje kapacitu obéhového a dychaciho systému
a snizuje aerobni kapacitu a silu svald.

Otazka: Jaky je rozdil mezi aerobnim a anaerobnim cviéenim?

Odpovéd: Aerobni cviCeni je druh zatéze, které zlepSuje okysliceni. Aerobni znamena
v pfekladu ,s kyslikem® a vztahuje se k vyuziti kysliku v metabolickém procesu ziskavani
energie v lidském téle. Priklady aerobniho cvi€eni jsou béh, plavani a jizda na kole. Opakem
aerobniho je anaerobni cvieni, jako jsou napfiklad posilovani a béh na kratké vzdalenosti.
Rozdily mezi témito dvéma typy cvi€eni spocivaji v délce a intenzité kontrakce zapojenych svall
a ve zpusobu tvorby energie ve svalech.

Pfi aerobnim cvi¢eni je glykogen jako zdroj energie katabolizovan pomoci kysliku. KdyZz
glykogen chybi nebo nemulze byt vyuZit, probihd metabolismus tukd. Metabolismus tuku je
pomaly proces, ktery je doprovazen poklesem vykonnosti. V této fazi se sportovec unavi.
Bé&hem anaerobniho cviceni se glykogen katabolizuje bez pomoci kysliku, coZ je mnohem méné
efektivni proces. Béhem anaerobniho cviceni se ¢lovék unavi mnohem rychleji.
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Vyhody pravidelného aerobniho cviceni jsou:

e Dochazi k posileni dychacich svall a snadné&jSimu dychani.

Posileni srde¢niho svalu. Srdce pracuje efektivnéji, srde¢ni frekvence v klidu je nizsi. To
se nazyva aerobni kondicionovani.

ZvétSuje se sila svalu téla.

ZlepSuje se krevni obéh. Jako dusledek se mlze snizit i krevni tlak.

ZvySuje se celkovy pocet Cervenych krvinek, coz usnadnuje pfenos kysliku v organismu.
ZlepSuje se duSevni zdravi.

Klesa riziko cukrovky.

Aerobni cviCeni muze zlepSit také kardiovaskularni stav. Zaroven vysoce intenzitni anaerobni
aktivity mohou stimulovat rust kosti a snizovat riziko vzniku osteoporozy.

Potencialni pfinos anaerobniho cviceni tkvi v tvorbé svalové hmoty. Vyhody pravidelného
anaerobniho cvi€eni mohou byt:

e Urychleni metabolismu, a to v klidu. Svaly spaluji vice kalorii na jednotku objemu nez
jakakoliv jina tkan v téle.

e Posileni kosti a snizeni rizika vzniku osteoporozy.

e Snizovani ztuhlosti kloubl, ¢imz je chrani pfed moznym zranénim.

e Snizovani rizika cukrovky.

Otazka: Jak poznam pretrénovani?

Odpovéd: Nez zaCnete cviCit, méli byste se poradit. VSe by mélo probihat pod pravidelnym
dohledem Iékafe nebo kvalifikovaného fyzioterapeuta. Je dllezité sledovat plazmatické hladiny
CK. V pfipadé, Ze je mo€ Cervena, coz mlze ukazovat na pfitomnost hemoglobinu nebo
myoglobinu, je nutné cvi€eni okam?zité prerudit. DalSi ukazatele, které vam napovi, Ze jste
cviceni prehnali, jsou:
e bolesti svalli a/nebo kiece po 48 hodinach od cviceni
e tachykardie (velmi rychla tepova frekvence)
e zavraté
e Cervena mo€, coz ukazuje na hemoglobinurii (pfitomnost hemoglobinu v moci)
a myoglobinurii (pfitomnost myoglobinu v moci, obvykle souvisejici se zni€enymi
svalovymi vlakny)

Otazka: Co jiného mohu udélat pro zachovani svalové sily?

Odpoveéd: Neéktefi odbornici se domnivaji, ze kombinace kazdodenniho cviCeni se stravou
s vysokym obsahem bilkovin a nizkym obsahem sacharidd mdze pomoci k udrzeni svalové sily.
Tato kombinace mize pomoci nahradit nékteré svalové bilkoviny, které se ztraceji pfi poSkozeni
svalu. Nékteré osoby s Pompeho nemoci prohlasili, Ze nasledkem tohoto programu se jim
navratily nékteré ztracené funkce. K ur€eni, do jaké miry by to mohlo pomoci lidem s rlznymi
stadii onemocnéni, bude v8ak potfeba fada dalSich studii. Odbornici se v8ak shoduji, Ze kazdy
typ diety a cvieni musi byt peclivé sledovan a pfizpusoben kazdému individualné podle
schopnosti a stravovacich potfeb. Kazdy pacient musi v kazdém pfipadé dodrZzovat adekvatni
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kaloricky pfijem. Je nutné se vyhnout pfisunu pfili§ mnoha kalorii.

REHABILITACE A FYZIOTERAPIE

Otazka: Jak muize fyzioterapie pomoci nékomu s Pompeho nemoci?

Odpovéd: Fyzioterapie mize byt velmi pfinosna pro udrzeni flexibility a mobility, uvolnéni
kloubu, v prevenci kontraktur a pro rezim monitorovani vykonu. Fyzioterapeut pouziva
specifické cviky, rizné pfistroje i ortopedické pomuicky (uvedené vysSe) a tim pomaha lidem
s Pompeho nemoci s pomalym a opatrnym posilovanim a hledanim novych zplsob(, jak
zvladat kazdodenni Ukony a zlstat co nejdéle sobéstatny. LéCba by méla byt zamérfena
na potfeby kazdého pacienta.

Soucasti prace fyzioterapeuta je poskytovat informace tykajici se pouzivani pomducek.
Poucenim osob, jak pouzivat hual nebo choditko, aby nedochazelo k padim, muze oddalit
pouceni o spravném zpusobu pouzivani skutru nebo voziku muze vyznamné zlepSit kvalitu
jejich zivota. Radu hledejte u fyzioterapeuta, ktery chape potfeby osob s nervosvalovymi
onemocnénimi, jako je Pompeho nemoc.

Ruzné zpusoby fyzioterapie mizou pomoci: Fyzioterapie je zamérena na:

e optimalizaci a zachovani motorické a fyziologické funkce co nejdéle v ramci moznosti
tohoto onemocnéni
e minimalizaci klinickych dopadu onemocnéni
e prevenci nebo minimalizaci vedlejSich komplikaci
e podporu a zachovani maximalni urovné:
o funkci
o sobéstacnosti
o Ucasti na aktivnim Zivoté
optimalizaci kvality zivota
e maximalni vyuziti pfinost enzymové substitu¢ni terapie nebo jiné 1éCby, jakmile budou
k dispozici

Otazka: Existuji néjaka specificka doporuceni pro funkéni rehabilitaci?
Odpovéd: Nasleduje nékolik doporueni pro muskuloskeletalni/funkéni rehabilitaci, ktera
muzete prodiskutovat se svym odbornym lékafem:
e Monitoring kardio-respiraéniho stavu a reakce na polohu a pozici pomoci pulzni
oxymetrie béhem hodnoceni a 1éCby, v€etné zmén stavu nebo aktivity
e VysSetfeni na osteopenii / osteoporézu prostiednictvim DEXA a dle potfeby nasledné
sledovani
o VysSetfeni svalové-kosternich funkci, funk&nich deficitli, urovné postizeni a socialni
inkluze v pravidelnych intervalech a podle potfeby, v€etné rentgenovych snimki
potfebnych pro monitoring skolidzy, kyCelni stability a integrity dlouhych kosti
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Zlepseni funkce sval:

e ZvySeni biomechanické vyhody pro pohyblivost:
o Zajisténi cvieni, pohybu a opatrné posilovani v ramci limitd fyziologické stability

Kde se mohu dozvédét vice: viz ¢ast DalSi informace

Tato publikace je urCena k poskytnuti obecnych informaci k danému tématu. Je
distribuovana jako verejna sluzba Mezinarodni asociace pro Pompeho nemoc s tim, Ze
se tato asociace nezapojuje do poskytovani lékarskych nebo jinych odbornych sluzeb.
Medicina je véda, ktera se neustale méni. Vzhledem k lidskym chybam a zménam
v praxi nelze zarucit, Ze takto slozité materialy budou zcela pfesné. Proto je nutné ovérit
Si tyto informace z dalSich zdrojt, a to zejména u VaSeho lékare.
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