L& PomPE

SIK GORULEN SAGLIK PROBLEMLERI

Pompe hastaligi her hastay! farkli sekilde
etkiler. Bu brogtirde, sizin veya ¢ocugunuzun
karsilasabilecegi Pompe Hastaligina bagli
bazi tibbi sorunlar ve bunlarla nasil basa
¢cikacaginiz hakkinda bilgi verilmektedir.
Pompe hastaligi olan kisilere verilen
tedavinin kalitesini yiikseltmek amaciyla,
Amerika Birlesik Devletleri ve Avrupa’da
bulunan arastirmacilar saglik uzmanlarinin
kullanabilecegi ybnergeler ¢
olusturmaktadirlar. Tedavi standartlari adi f
verilen bu ybnergeler, tim diinyadaki saglk ‘
uzmanlarinin  Pompe  hastaliginin  her
asamasinda ortaya c¢ikabilecek saglik
sorunlari konusunda daha bilingli olmalarina

yardimci olacaktir. Saglik bakim standartlari
ayni zamanda bakim saglayicilarin herkesin yasadigi glnliik saglk sorunlarini Pompe
sorunlarindan ayirt etmesine de yardimci olacaktir.

S: Pompe hastaligi kaslari nasil etkiler? Bununla ilgili neler yapilabilir?

C: Pompe hastaligi tim vicutta kaslari gugsizlestirir. Kas zayifiginin en siddetli bigimi
hastaligin infantil baslangi¢h formunda goérultr. Kalp kasi kalinlasir ve guigsizlesir. Bu, nefes
almada problemlere ve hizli bir sekilde kalp ve solunum durmasina yol acgabilecek
enfeksiyonlara yol agabilir. Kas zayifligi ayni zamanda, kas tonusunda "gevsek” gérinime
sebep olan kayba da yol agar.

Geg baslangigh Pompe hastaliginda, bacaklarda, kollarda, ve nefes almak igin kullanilan
kaslardaki zayiflik hareket etmeyi ve gunluk isleri yapmayi zorlastirir. Bebekler ve ylrime
yasindakiler yasitlari gibi yuvarlanamayabilir, dik oturamayabilir, yerde slrinemeyebilir,
ayakta duramayabilirler. Bunun yani sira, kat etmis olduklari gelisimsel kazanimlari da
kaybedebilirler. Pompe hastaliyi olan pek ¢ok cocuk ve yetiskin, ylrimede, dengelerini
korumada, rahat bir sekilde oturmada, ya da dik bicimde ayakta durmakta zorluk ¢ekerler,
cUnku hastalik, sirt ve kalgadaki kaslari da zayiflatmaktadir.

Omurga boyunca uzanan kaslarin zayifligi, kontraktiirlere (kas sikihgi) ya da skolyoza
(bGyumekte olan gocuklarda gorilen omurgada egrilik) sebep olabilir. Plastik bir sirt korsesi
giymek, skolyozun daha da kétlye gitmesini engelleyebilir. Omurga egriligi nefes almayi
engelleyecek kadar ilerlerse, ameliyat da dusunulebilir. Tum vakalarda tedavi hastanin
ihtiyaclarina gére dizenlenmelidir. Daha siddetli etkilenmis olan hastalarda ylzde, boyunda,
bogazda, goguste ve karinda kas zayifigi gorulebilir ve bu durum nefes almayi, yemek
yemeyi, yiyecekleri yutmayi ve sindirmeyi zorlastirir. Karin bdlgesinde kas kaybi, midenin
disari dogru ¢ikmasina sebep olabilir. Destekleyici tedavi, artan kas zayifiginin etkilerini
yonetmeye yardimci olabilmektedir. Bu tedavi kuvvetin muhafaza edilmesi ve hareketliligin
arttirlmasi igin egzersiz ve fizyoterapi ile beraber diyetsel degisiklikleri de igerebilir. Tedavi
bunun yani sira kontrakturlerin olugsmasini engelleyen gece atelleri gibi yardimci cihazlarin
kullanimini da icerebilir (Bu destekleyici tedaviler hakkinda daha fazla bilgi icin, Pompe
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Connections Beslenme ve Diyet Terapisi, Pompe Hastaliinda Nefes Alma Problemleri ve
Egzersiz ve Fizik Tedavi baglikli brostrlere bakiniz).

S: Pompe hastaligi ile beraber ne tiir nefes alma problemleri ortaya gikabilmektedir?
Nefes almayi kolaylastirmak igin ne yapilabilir?

C: Akcigerlerin ve kalbin altinda bulunan diz bir kas olan diyaframin ve nefes almak igin
kullanilan diger kaslarin artan bir sekilde zayiflamasi, 6zellikle, sirtistl yatarken derin nefes
almayi zorlastirir. Bu durum gece uyanmaniza ve gindiz daha yorgun olmaniza sebep
olabilir. Sabahlari bas agriniz olabilir ve konsantre olmakta guglik ¢ekebilirsiniz. Ayrica,
usattiguniz veya solunum yolu enfeksiyonu gegirdiginizde akcigerlerinizde biriken balgami
Oksuruk yoluyla atmakta guglik ¢ekebilirsiniz. Akcigerlerinizin temiz kalmasini saglamak ve
zaturre ve solunum durmasi gibi daha ciddi problemlerin meydana gelmesini engellemek igin,
su dnerilere dikkat ediniz:

e Duzenli olarak genel saglik kontroli yaptirin

e Burun akmasi veya burun tikanikligi, ates, ve kulak agrisi gibi enfeksiyon
semptomlarini fark ederseniz, derhal hekiminize basvurun.

e Hekiminizin her tlrli solunum yolu enfeksiyonunun ¢ok siki bigcimde tedavi edilmesi
(6rnegin antibiyotik ile) gerektiginin bilincinde oldugundan emin olun.

e Soguk alginhginda, bol miktarda sivi alin

e Belirli araliklarla akciger fonksiyon testi yaptirin.

e Her sene grip, zatlirre ve Covid asilari olun

Solunum terapisi, nefes alma egzersizleri ve ventilatérler gibi cihazlarin kullanilmasi, kaslar
zayifladikga nefes almanin surdirilebilmesinde yardimci olabilmektedir (Solunum terapisi
hakkinda daha fazla bilgi igin, Pompe Connections Pompe hastaliginda goérilen solunum
problemleri adli brosure bakiniz).

S: Ameliyat sirasinda anestezi almanin riskleri nelerdir? Riski azaltmak icin neler
yapilabilir?

C: Anestezi, ameliyat sirasina aciyi engellemesi igin verilen ilaglardir. Bu ilaglar kalp kasini
rahatlatarak calisirlar. Ayni zamanda sinirlerdeki duyarliligi da azaltirlar. Ufak bir bdlgeyi
uyusturan lokal anestezi (6rnegin, dikis atildiginda veya dis ¢ektirdiginizde yapilan), genelde
Pompe hastaligina sahip kigilerde bir probleme yol agcmaz. Ancak daha blyuk bir alani
uyusturmak icin lokal anestezi (omurilik bolgesini uyusturmak igin verilen epidural gibi) veya
ameliyat sirasinda sizi uyutan genel anestezi yapilirken dikkatli olunmasi gerekmektedir. Bu
ilaglar, kalp kaslari ve nefes almak igin kullanilan kaslar (Pompe hastaliginda zaten
glgsuzlesmis olan) Uzerinde daha fazla etkiye sahip olabildiginden, Pompe hastaligi olan
kisiler icin daha blyuk riskler teskil etmektedir, zira. Skolyoz da (omurgada egrilik) anestezinin
calisma seklini etkileyebilir. Ameliyattan 6nce anestezi uzmaniyla (anesteziyi veren saglk
uzmani) goérismek sorunlarin 6nlenmesine yardimci olabilir. Saglik uzmaniniz, Pompe
hastaliginda anestezi yonetimine iligskin bilimsel literatirl incelemeyi yararli bulabilir. Tibbi
uyari bilezigi takmak veya ¢antanizda veya clzdaninizda tibbi uyari karti tagsimak, acil bir
durumda uygun tedaviyi almaniza yardimci olabilir.
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S: Pompe hastaliginiz varsa, dis tedavisi yaptirmanin zorluklari nelerdir? Bununla ilgili
ne yapabilirim?

C: Vicudun farkh bolgelerindeki kas zayifidi, diglerine bakmanizi ve dis hekiminin
muayenehanesinde dogru bakimi almanizi zorlastirabilir. BlyUimus bir dil veya zayif bogaz
kaslari, cignemeyi veya yutmayi zorlastirir. Bu durum diglerin ¢lrimesine ve dig eti
hastaliginin olusmasina yol agabilir. Ayrica, dislerinizi firgalarken, agzinizi galkalarken veya
dis tedavisi yapilirken agzinizi agik tutmaniz da zor olabilir. Kollarinizda yeterince gig¢ yoksa
bu isler daha da zorlasir. Nefes alma kaslariniz zayifsa, dis hekiminin koltugunda arkaya
yaslandiginiz zaman nefes almakta gugluk cekebilirsiniz. Yine tekerlekli sandalyedeyseniz
veya ventilator kullaniyorsaniz, sizi tedavi etmeyi isteyecek bir dis hekimi bulmaniz bazen zor
olabilir. Pek ¢ok dis hekiminin Pompe hastaligini hic duymadidini aklinizdan ¢ikartmayin. Bu
sebeple, dis hekiminiz ile paylasmak Gzere uzman bilgisine sahip olmaniz tercih edilir.

Asagidaki ipuglari, ihtiyaciniz olan dig bakimini almaniza yardimci olabilir:

o Elektrikli bir dis firgasi, dis ¢uriimelerini engelleyen bir agiz gargarasi, ve disleri
temizlemek igin 6zel dis ipleri kullanin. Veya, dis bakimiyla ilgili yardima gerek
varsa ya da bir beslenme tlipl kullaniyorsaniz, dis hekiminize dis firgalama teknikleri
veya diger agiz bakim tavsiyeleri konusunda danisin.

e Agzinizi agik tutmaya yardimci olacak bir plastik kalip veya lateks-icermeyen
bir koplik agiz tikaci kullanmayi deneyin. Hekiminizde bunlar bulunabilir veya sizin
icin bunu siparis edebilir ya da size bunlari satan bir magaza énerebilir. Dig hekimi
size bunu nasil kullanacaginizi da gosterebilir.

¢ Dis Hekiminizin her tiirlii 6zel ihtiyaglarinizin farkinda oldugundan emin olun —
ve eger bir sey size aci ya da rahatsizlik verir ise bunu hemen soéyleyin. Sirt Gstu
yatarken nefes almakta gulglik gekerseniz, dis hekimine koltukta dik bir konumda
oturmaniz gerektigini sdyleyin.

e Ayni pozisyonda oturmak ya da uzun siire agzinizi agik tutmak zor gelirse,
tedavinizi tamamlamak igin, birden fazla kisa siireli randevu alin. Ayrica
hekiminize, tedavi ziyaretleri arasinda dinlenme molalarina ihtiyaciniz olabilecegini
aciklayin

S: Kas kramplan veya gerginlik kaynakli bas agrilarindan kaynaklanan agrilardan
kurtulmak icin ne yapilabilir?

C: Pompe hastaligina sahip pek ¢ok kisi kas kramplarindan ya da agrilardan sikayetgidir.
Basta, boyunda veya omuzlardaki agri, gerginlik kaynakli bag agrilarina sebep olabilir. Gece
yasanan nefes alma problemlerinden kaynaklanan sabah bag agrilarinin aksine, gerginlik
kaynakl bas agrilari, gece ve gunduz farkli zamanlarda meydana gelirler. Kas zayiflig
eklemlerinize ve kemiklerinizi birbirine baglayan bir doku olan tendonlariniza ekstra yuk
getirebilir. Bunun sonucunda da belde, ellerde, bacaklarda veya ayaklarda, egzersiz, aktivite
ya da yaralanmadan kaynaklanmayan agri meydana gelebilir. Usiitme, ates, enfeksiyonlar
ve duygusal baski da bas agrisina veya kas agrisina yol agabilir. Agri kesiciler sizi biraz
rahatlatabilir. Dogru durus pozisyonu da ¢ok énemlidir. Eger bir tekerlekli sandalye kullaniyor
iseniz, tekerlekli sandalyeyi 6zel ihtiyaclariniza gére adapte ettirin ve her zaman igin rahat bir
pozisyonda oturmaya ¢aligin. Noéromiskuler hastaligi olan bagkalarinda ise yarayan
carelerin size de faydasi olabilir. Bunlar arasinda daha fazla istirahat etmek veya egzersiz
yapmak, sicak dus almak ve masaj, meditasyon veya akupunktur gibi dogal iyilesme
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yontemlerini kullanmak yer alabilir. Agrinizi saglik uzmaniniza bildirdiginizden ve
rahatsizliginizi gidermek igin baska neler yapabileceginizi sordugunuzdan emin olun.

Osteopeni ve Osteoporoz
S: Pompe hastaligi olan hastalar bunlar agisindan neden taranmalidir?

C: Osteopeni kemik kutlesinin incelmesidir. Kemik kitlesindeki azalmanin osteoporoz (kemik
erimesi) gelisimi igin ciddi bir risk faktort oldugu disinulmektedir. Osteopeni ve osteoporoz
arasindaki tanisal fark, kemik mineral yogunlugunun dlgiimuyle belirlenir.

“Kirlgan kemik” hastaligi olan osteoporoz kalsiyum, D vitamini, magnezyum ve diger vitamin
ve mineral eksikliginden kaynaklanan kemik kutlesi kaybiyla gorulur. Yenilen gidalarin gogu
bu kemik yapiminda kullanilan mineraller igerir.

infantil baslangich Pompe hastaligi olan hastalarda, uyluk kemigi kirdi ve sirt omuru kiriklari
tespit edilmistir. Osteopeni, 4 ayliktan itibaren Pompe hastalidi olan hastalarda gortlmus olup,
bu da kronik hareketsizlik ve zayifliga atfedilebilir. Ancak motor glicii ve beslenmesi iyi olan
Pompe hastaligi olan hastalarda da osteopeni belirlenmistir ve bu konunun daha fazla
incelenmesi gerekmektedir. Pompe hastaliginda osteopeni/osteoporozun patofizyolojik
mekanizmalari henlz tam olarak anlasilmadigindan genel olarak tedavi edilmektedir.

Osteopeni ve osteoporoza katkida bulunma potansiyeli olan faktérlerin tedavi agisindan olasi
sonuglari vardir. Beslenmenin, 6zellikle kalsiyum ve D vitamini alimina ve ilaglara (6r.
hiperkalsitriye -idrarda asirn kalsiyum bulunmasi- neden olabilecek bazi idrar sokturicu
6zelligi olan ilaglarin uzun sureli kullanimi, uzun sureli steroid kullanimi) dikkat edilerek yeterli
olmasi gerekir. Potansiyel mudahaleler, fizik tedavide agirlik tagsima ve ayakta durmayi
saglayan cihazlar igerebilir. Su anda Pompe hastaliginda onleyici tedavi olarak bifosfonatlar
gibi farmakolojik terapiyi 6nermek agisindan yeterli kanit bulunmamaktadir.

Osteopeni, osteoporoz ve kirikla ilgili ortaya ¢ikan raporlar, Pompe hastaligi olan hastalarin
osteopeni agisindan taranmasinin gerekli oldugunu 6nermektedir.

Kemik mineral yogunlugu (KMY), kemik kirilma riskini tahmin etmek Uzere kemiklerdeki
kalsiyum seviyelerinin olgumudur. Ayrica, bir hastanin osteopeni veya osteoporozu olup
olmadigini belirlemek icin de kullanilir. Kemik mineral yogunlugu testleri genellikle kalca,
omurga, bilek, parmak, kaval kemidi veya topukta yapilan, invazif olmayan ve agrisiz
islemlerdir.

Osteopeni normal radyografiler kullanilarak teshis edilebilse de, KMY'yi élgmenin en yaygin
yontemi (ve osteoporozu kesin olarak teshis etmenin bir yolu) Cift Enerjili X-igini
Absorpsiyometrisi veya DEXA'dir. Bu tarama hastalari standart réntgenlerden ¢ok daha az
radyasyona maruz birakan dusuk enerjili X 1gin1 kullanir ve kemikteki kalsiyum seviyelerini
Olgebilir. Sonuglar bir “puan” olarak olgulir ve saglikli bireylerin sonuglariyla karsilastirilir.

Rakamlar ne anlama gelir? Bir hastanin KMY'sine, ayni cinsiyet ve irktan 30 yasindaki
saglikli bir kisinin ortalama puaniyla karsilastirilarak elde edilen bir T-puani verilir. “Normal
geng” puani ile hastanin puani arasindaki farka standart sapma (SD) denir. T-puanlari -1
SD'ye kadar digse de yine de saglikh kabul edilebilir. T puanlari -1 SD ile -2,5 SD arasinda
olan hastalara osteopeni tanisi konur ve osteoporoz agisindan yiksek risk altinda olduklari
kabul edilir. T puani -2,5 SD'nin altinda olan hastalara osteoporoz tanisi konur. Bu hastalar
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icin tedavi gerekli olabilir ve kemik kutlesini artirmaya yardimci olacak ilaglarin yani sira diyet
ve egzersiz gibi yasam tarzi degisikliklerini de igerebilir.

Bu yayin, kapsanan konuyla ilgili genel bilgi saglamak amaciyla tasarlanmistir. Uluslararasi
Pompe Birligi tarafindan bir kamu hizmeti olarak dagitiimaktadir ve Uluslararasi Pompe Birligi,
tibbi veya baska mesleki hizmetler sunma amacini tasimamaktadir. Tip sdrekli degismekte
olan bir bilimdir. insan hatasi ve uygulamadaki dedisiklikler, béylesi karmagsik materyallerin
kesin dogrulugunu garanti etmeyi olanaksiz kilmaktadir. Bu bilgilerin baska kaynaklar,
ozellikle de hastanin kendi hekimi tarafindan dogrulanmasi gerekmektedir.
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