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Bézné zdravotni problémy
Pompeho nemoc se projevuje u kazdého
pacienta jinak. Tato broZura popisuje

nékteré zdravotni problemy, kterym / .;;‘hif
muZzete byt Vy nebo VaS$e dité vystaveni, ——
. ., Y . = W
a jak se s nimi vyporadat. Aby se ;?L,C\ ‘f\
zlepSila kvalita péce o pacienty p \\*;_;:

s Pompeho nemoci, vyzkumni
pracovnici ve Spojenych statech |
a v Evropé vytvorili pokyny pro |
poskytovatele zdravotni péce, které je
tfeba dodrzovat. Tyto pokyny se
nazyvaji standardy péce a informuji
poskytovatele zdravotni péce po celém
svété o zdravotnich problémech, které

se mohou objevit v jednotlivych stadiich

Pompeho nemoci. Standardy zdravotni péce také pomohou poskytovatelim
zdravotni péce oddélit bézné zdravotni problémy, které se vyskytuji u vSech
pacientu, od problémd( souvisejicich s Pompeho nemoci.

Otazka: Jak Pompeho nemoc ovliviuje svaly?
Co s tim Ize udélat?

u infantilni formy onemocnéni. Srde¢ni sval se zvétSuje a oslabuje. To mize zpUsobit
dychaci problémy a infekce, které mohou rychle vést k srde€nimu a respira¢nimu selhani.
Svalova slabost také zpUsobuje ztratu svalového tonusu, diky kterému sval vypada
.povadle®.

U Pompeho nemoci s pozdnim nastupem muze slabost dolnich koncetin a svalli
pouzivanych k dychani ztizit pohyb nebo provadéni kazdodennich ukond. Kojenci a batolata
se nemusi otacCet, sedét, lézt Ci stat jako jiné déti jejich véku. Mohou také ztratit nékteré

z vyvojovych milnikd, kterych dosahli. Mnoho déti a dospélych s Pompeho nemoci ma
problémy s chuzi, udrzovanim rovnovahy, pohodlnym sezenim nebo vzpfimenym postojem,
protoZze nemoc také oslabuje svaly na zadech a panvi.

Slabost svall, které vedou podél patefe, muze vést ke kontrakturam (svalové napéti) nebo
skolidze (zakfiveni patefe, které vznika u rostoucich déti). NoSeni plastového zadového
korzetu muze zabranit zhor8eni skolidzy. Chirurgicky zakrok Ize zvazit také v pfipadé, ze
zakfiveni bude natolik zavazné, Zze naruduje dychani. Ve v8ech pfipadech musi byt Ié¢ba
pfizpusobena potfebam pacienta. Lidé, ktefi jsou postizeni vice, mohou mit svalovou slabost
v obliceji, krku, hrdle, hrudniku a bfiSe, coz ztézuje dychani, pfijimani, polykani a traveni
potravy. Ztrata svalového tonu v bfise mize zpUsobit posunuti Zaludku dopfedu a Zaludek
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tak muze vyénivat. Podptlirna Ié€ba mize pomoci zvladat Ucinky postupuijici svalové
slabosti. Tato IéEba mize zahrnovat stravovaci zmény spolu s cvi¢enim a fyzioterapii

k udrzeni sily a podpofe pohybu. Mlze také zahrnovat pomocné prostfedky, jako jsou noéni
dlahy, které zabranuji kontrakturam. (Vice informaci o téchto podpurnych terapiich naleznete
v Castech VyZiva a nutriéni terapie, Dychaci problémy u Pompeho nemoci a Fyzioterapie
cvi€enim).

Otazka: Jaké problémy s dychanim se mohou vyskytnout u Pompeho nemoci?
Co lze udélat pro snadnéjsi dychani?

Odpovéd: Postupujici slabost branice, coz je plochy sval tésné pod plicemi a srdcem,

a dalSich svall pouzivanych k dychani, muze ztizit hluboké dychani, zejména kdyz lezite

na zadech. To Vas muaze budit v noci a béhem dne Vas to muze unavovat. Mizete mit ranni
bolesti hlavy a potiZze se soustfedénim. MuzZete mit také potize s vykaslavanim hlenu, ktery
se shromazduje v plicich, kdyz mate rymu nebo infekci dychacich cest. Abyste si zachovali

postupujte podle téchto tipl:

e Podstupujte pravidelné kontroly.

e Pokud se u Vas objevi pfiznaky infekce, jako je ryma nebo ucpany nos, horecka
a bolest usi, ihned navstivte svého poskytovatele zdravotni péce.

o Ujistéte se, ze Vas poskytovatel zdravotni péce si je védom toho, ze jakakoli
respiracni infekce musi byt Ié€ena agresivné (napfiklad antibiotiky).

e Pijte hodné tekutin, kdyz mate rymu.
Pravidelné podstupujte vySetfeni funkce plic.

o Kazdy rok podstupujte o¢kovani proti chfipce, proti zapalu plic a proti onemocnéni
Covid-19.

Respiracni terapie, dechova cviCeni a zafizeni, jako jsou ventilatory, mohou pomoci udrzet
dychani ve fazi, kdy svaly slabnou (vice informaci o respiracni terapii viz Pompe
Connections, Problémy s dychanim u Pompeho nemoci).

Otazka: Jaka jsou rizika anestezie béhem operace?
Co Ize udélat pro snizeni rizika?

Odpovéd: Anestetika jsou Iéky, které se podavaji k blokaci bolesti béhem operace. Tyto
léky funguji tak, Ze uvolfuji srde¢ni sval. Omezuji také vedeni vzruchu v nervech. Lokalni
anestetika, ktera znecitlivi malou oblast (napfiklad pfi Siti rany nebo kdyz si nechate
vytrhnout zub), obvykle nezplsobuji pacientim s Pompeho nemoci problémy. Zvlastni
pozornost je vSak tfeba vénovat lokalnim anestetikim, ktera znecitlivi vétsi oblast (napf.
epiduralni anestezie podavana ke znecitlivéni oblasti patefe) nebo celkové anestezii, ktera
Vas béhem operace uspi. Tyto léky pfedstavuji riziko pro pacienty s Pompeho nemoci,
protoZze mohou mit vétsi vliv na srdec¢ni sval a svaly pouzivané k dychani (které jsou jiz
oslabeny Pompeho nemoci). Skoliéza (zakfiveni patefe) maze také ovlivnit zplsob, jakym
funguje anestézie. Setkani s anesteziologem (poskytovatelem zdravotni péce, ktery podava
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anestetika) pfed operaci mize pomoci pfedchazet problémum. Vasemu poskytovateli
zdravotni péCe muze pomoci prostudovani védecke literatury o zvladani anestezie

u Pompeho nemoci. NoSeni naramku s upozornénim na zdravotni stav nebo noseni
lékafského upozornéni v kabelce ¢i penézence Vam miize pomoci zajistit spravnou Ié¢bu
vV nouzové situaci.

Otazka: Jaké problémy jsou spojeny se stomatologickou péci, kdyz mate Pompeho
nemoc?
Jak je mohu resSit?

Odpovéd: Svalova slabost v rliznych ¢astech téla mlze ztéZzovat péci o zuby a fadnou péci
v ordinaci zubniho Iékafe. ZvétSeny jazyk nebo slabé svaly hrdla mohou ztézovat zvykani
nebo polykani. To muze vést k opotfebovani zubl a zvySenému riziku zubniho kazu

a onemocnéni dasni. Muze byt také obtiZné udrzet oteviena usta, kdyz si Cistite zuby,
pouzivate zubni nit nebo absolvujete zakrok u zubniho Iékafe. Tyto ukoly mohou byt jesté
potize s dychanim, kdyz se opfete na stomatologickém kfesle. Pokud jste na invalidnim
voziku nebo pouzivate ventilator, maze byt nékdy obtizné najit zubare, ktery bude ochoten
Vas oSetfit.

Méjte na paméti, Ze fada zubnich Iékaf o Pompeho nemoci nikdy neslySela. Proto mizete
mit odborné znalosti, které muzZete se svym zubnim |ékafem sdilet.

Tyto tipy Vam mohou pomoci zajistit péci o zuby, kterou potirebujete:
* Pouzivejte elektricky zubni kartacek, ustni vodu, ktera bojuje proti zubnimu
kazu, a specialni pomucky pro ¢isténi zubu zubni niti. Pfipadné pozadejte
zubniho Iékafe o tipy k Cisténi zubu a dalSi rady pro Ustni hygienu, pokud potfebujete
pomoc se zubni péci, nebo pokud mate vyZivovou sondu.
» Zkuste pouzit tvarovanou plastovou nebo pénovou opéru bez latexu, ktera
podrzi oteviena usta. Vas zubni Iékaf mize toto vybaveni mit, mize jej pro Vas
objednat, nebo mize doporucit dodavatele, ktery toto vybaveni dodava.
Zubni |ékaF Vam také muze ukazat, jak toto vybaveni pouZzivat.
* Ujistéte se, ze Vas zubni lékar vi o vSech zvlastnich potiebach. Pokud Vam
néco zpusobuje bolest nebo nepohodli, ozvéte se.
Pokud mate potiZe s dychanim, kdyZ lezZite na zadech, feknéte zubafi, Ze musite
sedét na kiesle vzpfimené.
* Naplanuijte si nékolik kratkych navstév k provedeni zakroku, pokud je pro Vas
obtizné sedét v jedné poloze nebo mit Gsta oteviena po delSi dobu. Vysvétlete,
Ze mozna budete muset béhem navstév u zubniho Iékafe také délat prestavky
na odpocinek.

Otazka: Co lIze udélat pro ulevu od bolesti zpisobenych svalovou kre¢i nebo od
tenznich bolesti hlavy?
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Odpovéd’: Rada osob s Pompeho nemoci si stéZuje na svalové kfede nebo bolesti. Bolest
hlavy, krku nebo ramen muze zpusobit tenzni bolesti hlavy. Na rozdil od rannich bolesti
hlavy, které jsou zpusobeny problémy s no&nim dychanim, se tenzni bolesti hlavy objevuji
v riznych ¢asech béhem dne nebo noci. Svalova slabost mize znamenat zvlastni zatéz pro
klouby a vazy, coz je tkan, ktera spojuje kosti. V dusledku toho se mize objevit bolest dolni
¢asti zad, rukou, pazi, nohou nebo chodidel, ktera neni zptsobena cvi¢enim, aktivitou nebo
zranénim. Ryma, horecka, infekce a emocni vypéti mohou také zplsobit bolesti hlavy nebo
svall. Léky proti bolesti mohou pfinést urcitou ulevu. Velmi dilezité je také spravné drzeni
téla. Pokud pouzivate invalidni vozik, nechte jej pfizpusobit svym specifickym potfebam,

a vzdy se snazte sedét v pohodiné poloze. Mohou Vam také pomoci feSeni, ktera se
osvédcila u jinych osob s neuromuskularnim onemocnénim. Patfi mezi né vice odpo€inku
nebo cviceni, horka sprcha a pouZiti pfirodnich 1é€ebnych metod, jako je masaz, meditace
nebo akupunktura. Nezapomerite nahlasit pfipadnou bolest svému poskytovateli zdravotni
péce a zeptejte se, co dalSiho muzete udélat pro zmirnéni nepfijemnych pocit.

Osteopenie a osteoporoéza
Otazka: Pro¢ by méli byt pacienti s Pompeho nemoci vySetieni na tyto stavy?

Odpoveéd’: Osteopenie je fidnuti kostni hmoty. Ridnuti kostni hmoty je povazovano
za zavazny rizikovy faktor pro vznik osteoporézy. Diagnosticky rozdil mezi osteopenii
a osteoporozou je mira kostni mineralni denzity.

Osteopordza, onemocnéni ,kfehkych kosti“, je charakterizovana ztratou kostni hmoty
zpusobenou nedostatkem vapniku, vitaminu D, hof&iku a dalSich vitamin( a minerald.
Mnohé z potravin obsahuiji tyto mineraly nezbytné pro stavbu kosti.

U pacientd s Pompeho nemoci s nastupem v détstvi byly zjistény fraktury femuru a fraktury
hrudnich obratlt. Osteopenie byla pozorovana u pacientd s Pompeho nemoci jiz od

4 mésicu véku, coz Ize pri€ist chronické imobilizaci a slabosti, ale byla také identifikovana
u pacientt s Pompeho nemoci s dobrou motorickou silou a vyZivou, proto je tfeba ji dale
studovat. Patofyziologické mechanismy osteopenie/osteoporézy u Pompeho nemoci zatim
nejsou dobfe popsany, a proto jsou feSeny genericky.

Faktory, které mohou pfispét k osteopenii a osteoporéze, maji terapeutické dusledky. Vyziva
musi byt dostatec¢na zejména z hlediska pfijmu vapniku a vitaminu D a musi se vénovat
pozornost Iékum (napf. dlouhodobé uzivani urcitych diuretik, ktera by mohla zpUsobit
hyperkalciurii, dlouhodobé uzivani steroidd). Potencialni zakroky mohou zahrnovat zatéz pfi
fyzioterapii a pfi pouzivani zafizeni vestoje. V soucasné dobé neexistuje dostatek dukaza,
které by ukazovaly na farmakologickou IéCbu, jako jsou bisfosfonaty, coby preventivni [éCbu
Pompeho nemoci.
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Posledni zjisténi tykajici se osteopenie, osteoporozy a zlomenin naznacuji indikaci
screeningu pacientl s Pompeho nemoci na osteopenii.

Kostni denzita (BMD) je méFeni hladin vapniku v kostech, které muze odhadnout riziko
zlomenin kosti. Pouziva se také ke stanoveni, zda ma pacient osteopenii nebo osteoporozu.
VySetfeni kostni denzity jsou neinvazivni a bezbolestné zakroky obvykle provadéné na ky¢li,
patefi, zapésti, prstu, holeni nebo paté.

Zatimco osteopenii Ize diagnostikovat pomoci oby&ejnych rentgenovych snimku, nejCasté;si
metodou méfeni BMD (a zpusobem ur&eni definitivni diagnézy osteopordzy) je rentgenova
absorpciometrie s dualni energii neboli DEXA. Toto vySetfeni vyuziva nizkoenergeticke
rentgenové zareni, které pacienty vystavuje mnohem menSimu mnozstvi zafeni, nez
standardni rentgenove vySetieni, a dokaze posoudit hladiny vapniku v kosti. Vysledky se
meéfi jako ,skére” a porovnavaiji se s vysledky zdravych jedincu.

Co znamenaji tyto hodnoty? K BMD pacienta je pfifazeno T-skore, které se ziska
porovnanim s prmérnym skore u zdravého 30letého jedince stejného pohlavi a rasy. Rozdil
mezi skére ,normalniho mladého jedince® a skére pacienta se oznacéuje jako smérodatna
odchylka (SD). T-skére mohou klesnout az na -1 SD a stale mohou byt povazovana

za zdrava. U pacientu s T-skore mezi -1 SD a -2,5 SD je diagnostikovana osteopenie a jsou
povazovani za pacienty s vysokym rizikem osteoporézy. U pacientl s T-skoére nizSim nez -
2,5 SD je diagnostikovana osteoporéza. U téchto pacientd mize byt nezbytna IéCba, ktera

,,,,,,

dodrzovani dietniho a cviéebniho rezimu.

Tato publikace je uréena 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 zdroja,
a to zejména u Vaseho lékare.
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