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Preocupacoes de saide comuns

A doenca de Pompe afeta cada doente
de forma diferente. Esta brochura _

descreve alguns dos problemas médicos £ Q-;:Qf
que pode enfrentar, ou que o seu filho ) ¥ 5
pode enfrentar, e o que fazer acerca - ﬁ“, ‘

s

deles. Para melhorar a qualidade dos \\Eﬁ,
cuidados nas pessoas com a doenga de A\
Pompe, investigadores nos Estados ,/ \\\
Unidos e na Europa estao a criar |
orientagdes para os profissionais de f
saude seguirem. Estas orientacées, :
designadas por normas de cuidados, ' g\
ajudam a que os profissionais de saude, =

em todo o mundo, fiquem mais cientes

P

das preocupacgées de saude que podem

surgir em cada fase da doenga de Pompe. As normas de cuidados de satde
também ajudaréo os prestadores de cuidados a distinguir os problemas de saude
atuais dos sentidos por todos em relagédo a doenga de Pompe.

P: De que forma é que a doenga de Pompe afeta os musculos?
O que pode ser feito a esse respeito?

R: A doenca de Pompe enfraquece os musculos em todo o corpo. A fraqueza muscular é
mais grave na forma de aparecimento da doenga na infancia. O musculo cardiaco fica mais
espesso e mais fraco. Isto pode causar problemas respiratorios e infecgdes que podem
levar rapidamente a faléncia cardiaca e faléncia respiratoria. A fraqueza muscular também
causa perda do ténus muscular, o que faz com que pareca “flacido”.

Na doenca de Pompe de inicio tardio, a fraqueza, nos bragos, nas pernas e nos musculos
usados para respirar pode dificultar a movimentagao ou a realizacio de tarefas diarias.
Bebés e criangas pequenas nao conseguem virar-se, sentar-se, gatinhar ou ficar de pé,
quando outras criangas da mesma idade o fazem. Também podem perder alguns dos
ganhos de desenvolvimento que obtiveram. Muitas criangas e adultos com a doencga de
Pompe tém dificuldade em andar, manter o equilibrio, sentar-se confortavelmente ou ficar
em pé, pois a doenca também enfraquece os musculos das costas e da pélvis.

A fraqueza dos musculos que percorrem a coluna vertebral pode levar a contracturas
(aperto muscular) ou escoliose (uma curvatura da coluna vertebral, que se desenvolve em
criangas em crescimento). Usar um suporte de plastico para as costas pode impedir que a
escoliose piore. A cirurgia também pode ser considerada, se a curva se tornar tdo grave que
interfira com a respiragdo. Em todos os casos, o tratamento tera de ser adaptado as
necessidades do doente. As pessoas que sao mais gravemente afetadas podem ter
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fraqueza muscular na face, pescogo, garganta, térax e abdomen, dificultando a respiragao,
a ingestao, a degluticdo e a digestdo de alimentos. A perda de musculo no abdémen pode
fazer com que a barriga seja empurrada para a frente, fique protuberante ou saliente. A
terapia de apoio pode ajudar a gerir os efeitos que aumentam a fraqueza muscular. Esta
terapia pode incluir alteragbes na alimentagao, juntamente com exercicios e fisioterapia,
para manter a for¢ga e promover o movimento. Pode também incluir dispositivos de apoio,
como, por exemplo, talas noturnas, que previnem contracturas. (Para mais informagdes
sobre estas terapias de apoio, consulte as publicagdes Pompe Connections sobre “Nutricao
e terapia alimentar”, “Problemas respiratorios na doenca de Pompe” e “Exercicios de
fisioterapia”).

P: Que tipos de problemas respiratérios podem ocorrer com a doenca de Pompe?
O que pode ser feito para facilitar a respiracao?

R: O aumento da fraqueza do diafragma, um musculo achatado, logo abaixo dos pulmdes e
do coracgéo, e de outros musculos usados para respirar pode dificultar a respiracao
profunda, especialmente quando esta deitado de costas. Isto pode acorda-lo a noite e
deixa-lo mais cansado durante o dia. Pode ter dores de cabega matinais e dificuldades de
concentracdo. Também pode ter dificuldade em expulsar o muco, que se acumula nos
pulmdes, pela tosse, quando tem uma constipagao ou infec¢ao respiratoria. Para ajudar a
manter os pulmdes limpos e prevenir problemas mais graves, como a pneumonia e faléncia
respiratoria, siga estas sugestdes

o Faga exames completos regulares

¢ Consulte o seu profissional de saude imediatamente se tiver sintomas de infecgao,
tais como corrimento nasal ou nariz entupido, febre e dores de ouvido.

¢ Certifiqgue-se de que o seu profissional de saude esta ciente de que qualquer
infecgao respiratéria tem de ser tratada agressivamente (com antibiéticos, por
exemplo).

o Beba muitos liquidos quando tem uma constipacgéao.

e Faca periodicamente um exame da fungao respiratoria.

e Tome uma vacina contra a gripe todos os anos, vacinagdo contra a pneumonia e
vacinas contra a Covid.

A terapia respiratéria, o uso de exercicios e dispositivos respiratérios, como, por exemplo,
ventiladores, pode ajudar a manter a respiragao a medida que os musculos ficam mais
fracos (para mais informagdes sobre terapia respiratéria, consulte a publicagao Pompe
Connections sobre “Problemas respiratérios na doenga de Pompe”).

P: Quais sao os riscos de serem administrados anestésicos, durante a cirurgia?
O que pode ser feito para reduzir o risco?

R: Os anestésicos sdo medicamentos administrados para bloquear a dor durante a cirurgia.
Estes medicamentos funcionam relaxando o musculo cardiaco. Reduzem igualmente a
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sensibilidade nos nervos. Geralmente, os anestésicos locais que adormecem uma pequena
area (por exemplo, quando é suturado ou extrai um dente) ndao constituem um problema
para pessoas com a doenca de Pompe. Mas devem ser tomados cuidados adicionais com
anestésicos locais que adormecem uma area maior (como, por exemplo, uma epidural
administrada para adormecer a area da coluna) ou com anestésicos gerais que o pdem a
dormir durante a cirurgia. Estes medicamentos representam um risco para as pessoas com
doenca de Pompe, porque podem ter um efeito maior no musculo cardiaco e nos musculos
utilizados para respirar (que ja estao enfraquecidos pela doenga). A escoliose (curvatura da
coluna vertebral) também pode afetar a forma como a anestesia funciona. Reunir-se com o
anestesiologista (o profissional de saude que administra os anestésicos) antes de realizar a
cirurgia pode ajudar a prevenir problemas. O seu profissional de saude podera considerar
util rever a literatura cientifica sobre a gestao da anestesia na doenga de Pompe. Usar uma
pulseira de alerta médico ou transportar um alerta médico na sua bolsa ou carteira pode
ajuda-lo a obter o tratamento adequado em caso de emergéncia.

P: Quais sao os desafios de obter cuidados dentarios quando se tem a doencga de
Pompe?
O que posso fazer a respeito deles?

R: A fraqueza muscular em diferentes partes do corpo pode dificultar o cuidado dos seus
dentes e a obtencao de cuidados adequados no consultério do dentista. Uma lingua
aumentada ou musculos fracos da garganta podem dificultar a mastigagao ou a degluti¢ao.
Isto pode desgastar os dentes e aumentar o risco de caries dentarias e doengas das
gengivas. Também pode ser dificil manter a boca aberta, quando estiver a escovar os
dentes, a usar o fio dentario ou aquando de um procedimento dentario. Estas tarefas podem
ser ainda mais dificeis se ndo tiver muita forga nos bragos. Se os seus musculos
respiratorios estiverem fracos, pode ter dificuldade em respirar quando se inclina para tras
na cadeira do dentista. E se estiver numa cadeira de rodas ou utilizar um ventilador, por
vezes pode ser um desafio encontrar um dentista que esteja disposto a trata-lo.

Tenha em mente que muitos dentistas nunca ouviram falar da doenga de Pompe. Por
conseguinte, pode ter conhecimentos especializados para partilhar com o seu dentista.

Estas sugestoes podem ajuda-lo a obter os cuidados dentarios de que precisa:
« Utilize uma escova de dentes elétrica, um elixir oral que combata as caries
dentarias e um fio dentario especial para limpar os dentes. Ou peca ao dentista
sugestdes para a escovagem dos dentes e outros conselhos de higiene oral, se for
necessaria ajuda com cuidados dentarios ou se tiver uma sonda de alimentacéo
* Experimente usar um suporte de plastico modelado, ou de espuma sem latex,
para manter a boca aberta. O seu dentista pode té-los ou pode encomenda-los
para si ou sugerir um fornecedor que os entregue.
O dentista também pode mostrar-lhe como utiliza-lo
* Certifique-se de que o seu dentista esta ciente de quaisquer necessidades
especiais e pronuncie-se se algo causar dor ou desconforto.
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Se tiver dificuldade em respirar quando se deitar de costas, diga ao dentista que
precisa de sentar-se na vertical na cadeira

* Marque varias consultas curtas para concluir o seu tratamento se for dificil
sentar-se numa posi¢ao ou manter a boca aberta durante longos periodos.
Explique que também pode ter de fazer pausas para descanso durante as consultas
dentarias

P: O que pode ser feito para aliviar a dor de caibras musculares ou dores de cabecga
de tensdo?

R: Muitas pessoas com doenga de Pompe queixam-se de caibras ou dores musculares.
Dores na cabeca, pesco¢o ou ombros podem causar dores de cabeca de tensdo. Ao
contrario das dores de cabega matinais causadas por problemas respiratérios noturnos, as
dores de cabega de tensao ocorrem em diferentes momentos do dia ou da noite. A fraqueza
muscular pode exercer um esforgo adicional nas articulagbes e ligamentos, que sao o tipo
de tecido que liga os ossos. Em resultado, pode ocorrer dor na parte inferior das costas,
maos, bracos, pernas ou pés que n&o é provocada por exercicio, atividade ou lesao.
Constipacgoes, febre, infeccdes e esforgo emocional também podem causar dores de
cabega ou dores musculares. Os analgésicos podem trazer algum alivio. Uma postura
adequada também é muito importante. Se usar uma cadeira de rodas, adapte-a as suas
necessidades especificas e tente sempre sentar-se numa posi¢ao confortavel. Também
pode ser ajudado por solu¢des que tenham resultado com outras pessoas com doencgas
neuromusculares. Estas solugdes incluem descansar mais ou fazer exercicio, tomar banhos
quentes e usar métodos naturais de cura, como, por exemplo, massagem, meditacdo ou
acupuntura. Certifique-se de que comunica a dor ao seu profissional de saude e pergunte o
que mais pode fazer para aliviar o seu desconforto.

Osteopenia e osteoporose

P: Por que é que as pessoas com doenga de Pompe devem ser vigiadas quanto a
estas doencgas?

R: A osteopenia é o enfraquecimento da massa 6ssea. Uma diminui¢do na massa 6ssea é
considerada um fator de risco grave no desenvolvimento da osteoporose. A diferenga de
diagnéstico entre a osteopenia e a osteoporose é a medida da densidade mineral 6ssea.

A osteoporose, a doenga dos “ossos frageis”, & caracterizada por uma perda de massa
Ossea provocada por uma deficiéncia de calcio, vitamina D, magnésio e outras vitaminas e
minerais. Muitos dos alimentos ingeridos contém esses minerais que ajudam ao
crescimento 0sseo.
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Foram identificadas fraturas do fémur e fraturas vertebrais toracicas em doentes com a
doenca de Pompe de inicio na infancia. Foi observada osteopenia em doentes com a
doenga de Pompe a partir dos 4 meses de idade, o que pode ser atribuido a imobilizacéo
cronica e fraqueza, mas também foi identificada osteopenia em doentes com a doenca de
Pompe com boa forga motora e nutricdo, necessitando de ser estudada em maior detalhe.
Os mecanismos fisiopatolégicos da osteopenia/osteoporose na doenga de Pompe ainda
nao sdo bem compreendidos, pelo que sdo geridos genericamente.

Os fatores que tém o potencial de contribuir para a osteopenia e osteoporose tém
implicacdes terapéuticas. A nutricado precisa de ser adequada, especialmente em termos de
ingestao de calcio e vitamina D e é preciso ter atengdo aos medicamentos (por exemplo, o
uso a longo prazo de certos diuréticos, que podem causar hipercalciuria, ou o uso a longo
prazo de corticosteroides). As potenciais intervengdes podem incluir a disponibilizagdo da
utilizacdo de pesos em fisioterapia e em dispositivos de verticalizagdo. Presentemente, nao
existe evidéncia suficiente para sugerir terapéutica farmacoldgica, como, por exemplo,
bifosfonatos, como tratamento preventivo na doenga de Pompe.

Relatérios emergentes de osteopenia, osteoporose e fraturas sugerem que € indicado o
rastreio da osteopenia em doentes com a doenga de Pompe.

A densidade mineral 6ssea (DMO) é a medigédo dos niveis de calcio nos ossos, que pode
estimar o risco de fraturas 6sseas. Também é utilizada para determinar se um doente tem
osteopenia ou osteoporose. Os testes de densidade mineral 6ssea sédo procedimentos nao
invasivos e indolores, geralmente realizados na anca, coluna vertebral, pulso, dedo, tibia ou
calcanhar.

Embora a osteopenia possa ser diagnosticada utilizando radiografias simples, o método
mais comum para medir a DMO (e uma forma de diagnosticar definitivamente a
osteoporose) é através da Absorciometria de Raios-X de Dupla Energia, ou DEXA. Este
exame utiliza radiografias de baixa energia, que expdem os doentes a muito menos
radiagéo do que as radiografias normais e conseguem avaliar os niveis de calcio no 0sso.
Os resultados sao medidos como uma “pontuagao” e sdo comparados com os de individuos
saudaveis.

O que significam os numeros? A DMO de um doente recebe uma pontuagao T, que é
obtida comparando-a com uma pontuagao média para um doente saudavel de 30 anos do
mesmo sexo e raga. A diferenga entre a pontuagao “jovem normal” e a pontuagao do doente
é referida como um desvio-padréo (DP). As pontuagdes T podem descer até -1 DP e
continuar a ser consideradas saudaveis. Os doentes com pontuagdes T entre -1 DP e -

2,5 DP sao diagnosticados com osteopenia e s&o considerados em risco elevado de
osteoporose. Os doentes com pontuagdes T inferiores a -2,5 DP sao diagnosticados com
osteoporose. Para estes doentes, o tratamento pode ser necessario e pode incluir a
utilizacdo de medicamentos para ajudar a aumentar a massa 6ssea, bem como alteracdes
no estilo de vida, como, por exemplo, dieta e exercicio

1P www.worldpompe.org

Agosto de 2005 Cédigo 008

Portugués — Rev. de junho de 2022



ﬁPOMPEComectoms

Preocupacoes de saude comuns
Esta publicagdo foi concebida para fornecer informagdes gerais sobre o assunto em questao.
E distribuido como servigo publico pela International Pompe Association, com o entendimento
de que a mesma nao esta envolvida na prestagcdo de servicos médicos ou outros servigcos
profissionais. A medicina é uma ciéncia em constante mudanca. O erro humano e as
alteracbes na prética impossibilitam a certificacdo da precisdo de tais materiais complexos. E
necessaria a confirmagao destas informagdes noutras fontes, especialmente junto do médico.
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