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庞贝病对每个患者的影响各不相同。本手

册描述了您或您的孩子可能面临的一些庞

贝病医疗问题，以及如何处理这些问题。

为了提高庞贝病患者的护理质量，美国和

欧洲的研究人员制定了医务人员应遵循的

指南。这些指南称为标准护理，可以帮助

世界各地的医务人员深入了解庞贝病每个

阶段可能出现的健康问题。医疗保健标准

还将帮助医务人员将每个人会遇到的日常

健康问题与庞贝病问题区分开来。 

 
问：庞贝病对肌肉有何影响？ 

对此可以做些什么？ 
 
答：庞贝病会削弱全身肌肉。肌肉无力在婴儿型庞贝病中最为严重。心肌会增厚并变弱。这

可能导致呼吸问题和感染，并可能迅速导致心力衰竭和呼吸衰竭。肌肉无力还会导致肌肉张力

丧失，使其看起来”松软无力”。 
 
在晚发型庞贝病中，腿部肌肉、手臂肌肉和呼吸肌无力，可导致患者难以走动或进行日常活

动。婴儿和幼儿可能无法像其他同龄儿童那样翻身、坐起、爬行、站立。他们还可能失去一些

已经达到的发育成果。许多患有庞贝病的儿童和成人难以行走、保持平衡、舒适地坐着或站

直，因为这种疾病还会削弱背部和骨盆的肌肉。 
 
脊柱上的肌肉无力可导致挛缩（肌肉紧绷）或脊柱侧凸（在发育中的儿童中出现的脊柱弯

曲）。佩戴塑料背部支具可以防止脊柱侧凸恶化。如果弯曲变得严重到干扰呼吸，也可以考虑

手术。在所有情况下，都必须根据患者需求针对性地制定治疗方案。病情较重的患者可能出现

面部、颈部、喉咙、胸部和腹部肌肉无力，导致难以呼吸、进食、吞咽和消化食物。腹部肌肉

损失可能导致胃向前挺以及鼓出或突出。支持性治疗有助于减轻肌肉无力日益加剧所造成的

影响。这种治疗可能包括饮食改变以及运动和理疗，以保持力量和促进运动。还可能包括使用

辅助装置，例如防止挛缩的夜间夹板。（有关这些支持性治疗的更多信息，请参阅 Pompe 
Connections”营养和饮食治疗”、”庞贝病呼吸问题”、”运动和物理治疗“手册）。 
 
问：庞贝病可能会引起哪些呼吸问题？ 
        可以做些什么来让呼吸更容易些？ 
 
答：膈肌（位于肺和心脏正下方的扁平肌肉）和其他呼吸肌日益无力可能使深呼吸变得困

难，尤其是当您仰卧时。这可能会使您在夜间醒来，并使您在白天更加疲倦。您可能会出现晨

起头痛和难以集中注意力。您也可能在感冒或呼吸道感染时，难以咳出积聚在肺部的粘液。为

了帮助保持肺部畅通并预防肺炎和呼吸衰竭等更严重的问题，请遵循以下建议： 
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• 定期检查 
• 如果您出现流鼻涕或鼻塞、发热和耳痛等感染症状，请立即就医。  
• 确保您的医务人员知道，一旦您发生任何呼吸道感染，必须积极治疗（例如使用抗生
素）。 

• 感冒时多喝水。 
• 定期检查肺功能。 
• 每年接种一次流感疫苗，并接种肺炎疫苗和新冠肺炎疫苗。 

 
呼吸治疗、进行呼吸锻炼，以及使用呼吸机等设备有助于在肌肉变弱时维持呼吸（有关呼吸治

疗的更多信息，请参阅 Pompe Connections”庞贝病呼吸问题”手册）。 
 
 
 
问：手术期间使用麻醉剂有哪些风险？ 
        可以做些什么来降低风险？ 
 
答：麻醉剂是在手术期间用于止痛的药物。这些药物通过放松心肌发挥作用。也会减少神经

的感觉。用于小范围麻醉的局部麻醉剂（例如，缝线或拔牙时）通常不会对庞贝病患者造成问

题。但对于麻醉较大区域的局部麻醉剂（例如用于麻醉脊柱区域的硬膜外麻醉剂），或使您在

手术期间入睡的全身麻醉剂，必须格外小心。这些药物会给庞贝病患者带来风险，因为它们可

能对心肌和呼吸肌（这些肌肉在庞贝病患者中已经减弱）产生更大的影响。脊柱侧凸（脊柱弯

曲）也会影响麻醉效果。在手术前与麻醉师（使用麻醉剂的医务人员）谈话有助于预防问题。

查阅有关庞贝病麻醉管理的科学文献可能会对您的医务人员有帮助。佩戴医疗警报手环，或在

手提包或钱包中携带医疗警报器，可以帮助您在紧急情况下获得适当的治疗。 
问 
 
 
 
 
 
问：患有庞贝病时，接受牙科护理会面临哪些挑战？ 
我可以为此做些什么？ 
 
答：身体不同部位的肌肉无力会使您难以护理牙齿和在牙医诊室获得适当的护理。舌头肿大

或喉咙肌肉无力会导致咀嚼或吞咽困难。这可能会使牙齿磨损，并增加龋齿和牙龈疾病的风

险。当您刷牙、使用牙线或进行牙科治疗时，可能也很难保持嘴巴张开。如果您手臂力量不

足，这些事情可能会更加困难。如果您的呼吸肌无力，当您躺在牙医椅子上时，可能会出现呼

吸困难。如果您坐轮椅或使用呼吸机，寻找愿意为您治疗的牙医有时可能是个挑战。 
请记住，许多牙医从未听说过庞贝病。因此，您可以与您的牙医分享专业知识。 
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以下建议可能有助于您获得所需的牙科护理： 

• 使用电动牙刷、防龋齿漱口水和专用的牙线辅助工具来清洁牙齿。如果需要牙科护
理方面的帮助或如果您在使用饲管，请向牙医咨询刷牙技巧和其他口腔护理建议 
• 尝试使用模制塑料或无乳胶泡沫口腔固定器来保持嘴巴张开。 您的牙医可能有该器
具，或能够为您订购，或推荐供应该器具的供应商。 
牙医也可能向您展示如何使用该器具 
• 确保牙医了解您的任何特殊需求——如果有任何情况导致疼痛或不适，直接说出
来。 
如果您仰卧时呼吸困难，告诉牙医您需要在椅子上坐直 
• 如果难以长时间保持一种姿势坐着或难以长时间张开嘴，可以通过安排几次短时间
的约诊来完成治疗。向牙医说明您可能还需要在牙科就诊期间休息 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

问：可以做些什么来缓解肌肉痉挛或紧张性头痛引起的疼痛？ 
 
答：许多庞贝病患者主诉肌肉痉挛或疼痛。头部、颈部或肩部疼痛可能导致紧张性头痛。与

夜间呼吸问题引起的晨起头痛不同，紧张性头痛发生在白天或夜间的不同时间。肌肉无力会给

关节和韧带（连接骨骼的组织）带来额外的压力。因此，可能会出现并非由锻炼、活动或受伤

引起的下背部、手部、手臂、腿部或脚部疼痛。感冒、发热、感染和情绪紧张也可能导致头痛

或肌肉疼痛。止痛药可能会带来一些缓解。正确的姿势也非常重要。如果您使用轮椅，请根据

您的具体需求调整轮椅，并始终尽量以舒适姿势坐着。对其他神经肌肉疾病患者有效的治疗方

法也可能对您有所帮助。这包括多休息或锻炼、洗热水澡，以及使用按摩、冥想或针灸等自然

治疗方法。请务必向您的医务人员报告疼痛，并询问您还能做些什么来缓解不适。 
 
 

骨质减少和骨质疏松症 

问：为什么庞贝病患者应该对此进行筛查？ 

答：骨质减少是指骨量变薄。骨量减少被认为是发生骨质疏松症的严重风险因素。骨质减少
和骨质疏松症之间的诊断差异在于骨密度测量值。 
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骨质疏松症是一种”脆骨”病，其特征是钙、维生素 D、镁和其他维生素和矿物质缺乏引起的骨
量损失。我们所摄入的许多食物都含有这些构建骨骼的矿物质。 
 
已在婴儿型庞贝病患者中发现股骨骨折和胸椎骨折。在最小仅 4 月龄的庞贝病患者中曾观察
到骨质减少，这可能归因于长期活动受限和无力，但在运动强度和营养良好的庞贝病患者中也

发现了骨质减少，这需要进一步研究。尚未充分了解庞贝病骨质减少/骨质疏松症的病理生理
机制，因此只能进行一般性治疗。 
 

可能导致骨质减少和骨质疏松症的因素具有治疗意义。需要确保营养充足，尤其是钙和维生素 
D 的摄入，并应注意用药情况（例如，长期使用某些可能导致高钙尿症的利尿剂、长期使用类
固醇）。潜在的干预措施可能包括在进行物理治疗和使用站立器械时提供负重。目前没有足够

的证据表明双膦酸盐等药物治疗可用于预防性治疗庞贝病。 

关于骨质减少、骨质疏松症和骨折的新报告表明，有必要对庞贝病患者进行骨质减少筛查。 
 
骨密度 (BMD) 是骨钙水平的测量值，可以估计骨折的风险。它还用于确定患者是否患有骨质
减少或骨质疏松症。骨密度检查无创无痛，通常在髋部、脊柱、腕部、手指、胫骨或足跟上进

行。 
虽然骨质减少可以通过平片来诊断，但测量 BMD 的最常见方法（以及明确诊断骨质疏松症的
方法）是双能 X 射线吸收测定法，简称 DEXA。这种扫描使用低能 X 射线，使患者受到的辐
射远低于标准 X 射线，并且可以评估骨钙水平。结果以”评分”来衡量，并与健康个体的评分进
行比较。 
 
这些数字代表着什么？会根据患者的 BMD 计算出 T 评分，该评分通过将其与同性别、同种
族的健康 30 岁人群的平均评分进行比较得出。”正常年轻人群”的评分与患者的评分之间的差
异称为标准差 (SD)。T 评分低至 -1 SD 时，仍被视为健康。T 评分在 -1 SD 至 -2.5 SD 之间
的患者被诊断为骨质减少，并被认为具有发生骨质疏松症的高风险。T 评分低于 -2.5 SD 的患
者被诊断为骨质疏松症。对于这些患者，可能有必要进行治疗，这可能包括使用药物来帮助增

加骨量，以及改变生活方式，如饮食和运动。 
 

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发，

对此应了解，国际庞贝病协会不参与提供医疗或其他专业服务。医学是一门不断变化的科学。

由于可能存在人为错误和实践变化，因此我们无法保证此类复杂材料完全准确无误。需要通过

其他来源（尤其是医生）确认这些信息。 
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