§'& POMPE

Morbus Pompe stellt sich bei jedem

Patienten anders dar. In diesem Kapitel finden
Sie einige allpemeine medizinische Fragen, die
Sie oder Ihr Kind betreffen konnten und wie
Sie damit umgehen kénnen. Um die Qualitat
der Pflege fiir Pompe-Patienten zu verbessern,
entwickeln Forscher in den USA und Europa
Behandlungsrichtlinien. Diese Richtlinien, die
so genannten Pflegestandards, werden dazu
beitragen, dass das medizinischen Personal
weltweit besser informiert ist liber den
Umgang mit gesundheitlichen Belangen, wie
sle in den einzelnen Stadien von M. Pompe
auftreten konnen.

Pompe wird die Mobilitat und die
Austibung der alltaglichen Aufgaben
erschwert durch eine Muskelschwdche in
Armen und Beinen und der
Atemmuskulatur. Babys und Kleinkinder
sind hdufig nicht in der Lage, sich
altersgerecht zu drehen, sich aufzusetzen,
zu krabbeln, zu stehen oder zu gehen.
Manchmal gehen auch
Entwicklungsfortschritte, die sie bereits
erreicht hatten, verloren. Viele Kinder und
Erwachsene mit M. Pompe haben
Schwierigkeiten beim Gehen, dem Halten
des Gleichgewichts, bequemen Sitzen oder
aufrechten Stehen, da auch die Ricken-
und Beckenmuskulatur beeintrachtigt ist.

-F Wie werden bei M. Pompe die
Muskeln geschadigt? Was kann
dagegen getan werden?

M. Pompe schéadigt die Muskulatur

des gesamten Korpers. Die
Muskelschwéche ist bei der infantilen
Verlaufsform der Erkrankung am starksten
ausgepragt. Der Herzmuskel vergroRert
sich massiv und wird schwacher. Das kann
Atmungsproblemen und Infektionen zur
Folge haben, die im weiteren Verlauf rasch
zu Herz- und Atemversagen flhren
kénnen. Eine weitere Folge der
Muskelschwéche ist ein schwacher
Muskeltonus, der die Babys ,,schlaff”
(engl.: floppy) aussehen lasst.
Bei der spaten Verlaufsform von M.
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Unterstutzung von

Andere Bezeichnungen fur Morbus Pompe
Mangel an saurer Alpha-Glukosidase, Mangel an saurer Maltase (engl.: acid maltase deficiency — AMD),
Glykogenspeicherkrankheit, Glykogenose Typ Il und lysosomaler Alpha-Glukosidase-Mangel.




Eine Schwéchung der Wirbelsaulen-
muskulatur kann zu Kontrakturen
(Muskelverkurzungen) oder einer Skoliose
(eine Wirbelsaulenverkrimmung, die sich
bei Kindern im Wachstumsalter
entwickelt) fuhren. Das Tragen eines
Kunststoffkorsetts kann manchmal
verhindern, dass sich die Skoliose
verschlimmert. Wenn die Skoliose so stark
wird, dass dadurch die Atmungsfunktion
beeintrachtigt wird, sollte eine Operation
in Betracht gezogen werden. In jedem Fall
muss die Behandlung individuell auf die
Bedrfnisse des jeweiligen Patienten
zugeschnitten werden.

Patienten, die starker betroffen sind, leiden
unter Umsténden auch unter einer
Muskelschwache in Gesicht, Nacken, Hals,
Brust und Bauch, was das Atmen, Essen,
Schlucken und die Verdauung
beeintrachtigt. Eine Schwéchung der
Bauchmuskeln kann auch dazu fihren,
dass der Bauch nach vorne tritt.

Eine unterstitzende Therapie kann
helfen, mit den Auswirkungen der
zunehmenden Muskelschwéche besser
zurecht zu kommen. Eine Kombination aus
verénderten Essgewohnheiten,
kdrperlichem Training und Physiotherapie
kann helfen, dem Kréfteverfall
entgegenzuwirken und die Mobilitat zu
verbessern. Dazu kénnen auch Hilfsmittel
wie Nachtlagerungsschienen gehdren, die
dem Entstehen von Kontrakturen
vorbeugen. (Weitere Informationen zu den
Hilfsmitteln siehe die Kapitel:
ErndhrungsmalRnahmen bei Morbus
Pompe, Atmungsprobleme bei Morbus
Pompe, Korperliches Training und
Physiotherapie.)
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'F Welche Arten von
Atmungsstorungen kdénnen bei
M. Pompe auftreten? Welche
MafRnahmen kdénnen das Atmen
erleichtern?

Eine zunehmende Schwéche des

Zwerchfellmuskels (muskulére
Scheidewand unterhalb der Lunge und des
Herzen) und anderer Atemmuskeln kann
die Ursache dafiir sein, dass tiefe
Atemziige erschwert sind, besonders im
Liegen. Das kann zu Durchschlafstérungen
und Mudigkeit wahrend des Tages flihren.
Kopfschmerzen nach dem Aufwachen und
Konzentrationsschwierigkeiten kénnen
weitere Folgen sein. AuRerdem kann das
Abhusten von Lungensekret bei einer
Erké&ltung oder einer Atemwegsinfektion
beeintrachtigt sein. Halten Sie sich an die
folgenden Tipps, um lhre Atemwege frei
von Sekret zu halten und damit ernsteren
Problemen wie Lungenentziindung oder
Atemversagen vorzubeugen:

e Lassen Sie sich regelméaRig
untersuchen

e Gehen Sie sofort zum Arzt, wenn
Sie Anzeichen einer Infektion, wie
z.B. Schnupfen oder eine verstopfte
Nase, Fieber und Ohrenschmerzen
haben

e Vergewissern Sie sich, dass Ihr
Arzt weil3, dass jeder
Atemwegsinfekts sofort aggressiv
behandelt werden muss (z.B. mit
Antibiotika)

e Trinken Sie reichlich bei einer
Erkaltung

e Lassen Sie regelmaRig lhre
Lungenfunktion Uberpriifen

e Lassen Sie sich jahrlich gegen
Grippe und Pneumokokken impfen




Eine Atemtherapie, Atemiibungen und
Hilfsmittel wie Beatmungsgerate kénnen
sich bei fortschreitender Muskelschwéche
positiv auf die Atmung auswirken (Weitere
Informationen zum Thema Atemtherapie
finden Sie im Kapitel Atmungsprobleme
bei Morbus Pompe.)

F Welches sind die Narkoserisiken
bei einer Operation? Was kann
getan werden, um das Risiko zu
mindern?

Narkosemittel dienen dazu,

wéhrend einer Operation den
Schmerz auszuschalten. Dabei erschlafft
auch der Herzmuskel. Sie unterdriicken
auch das Empfinden in den Nerven. Eine
lokale Betaubung, bei der nur ein kleines
Gebiet betaubt wird (zum Beispiel, wenn
eine Wunde genéht oder ein Zahn gezogen
wird), stellt flir Pompe-Patienten kein
Problem dar. Aber bei einer
Lokalanésthesie, bei der ein grolieres
Gebiet betaubt wird (zum Beispiel eine
Epiduralanésthesie), oder einer
Allgemeinanasthesie, bei der der Patient
wéhrend der Operation in Schlaf versetzt
wird, mussen bei Pompe-Patienten
besondere VVorkehrungen getroffen
werden. Die dabei verwendeten Mittel
stellen ein Risiko dar, da sie auf den
Herzmuskel und die Atemmuskulatur
wirken (die bei Pompe-Patienten bereits
ohnehin geschwacht sind). Auch kann eine
Skoliose (Wirbelsdulenverkrimmung) die
Wirkung einer Narkose beeinflussen.

Ein Gesprach mit dem Anésthesisten
(Narkosearzt) vor einer Operation kann
hier Problemen vorbeugen. Ihr Arzt wird
gegebenenfalls die wissenschaftliche
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Literatur zum Thema Narkose bei Pompe-
Patienten zu Rate ziehen. Ein
Patientenausweis oder ein Notfallarmband
konnen dafur sorgen, dass Sie im Notfall
die richtige Behandlung bekommen.

Was muss bei M. Pompe bei
F Zahnbehandlungen beachtet
werden?

Eine Muskelschwdche in

A verschiedenen Teilen des Korpers
kann die Zahnpflege und auch die
Zahnbehandlung durch den Zahnarzt
erschweren. Eine vergrél3erte Zunge oder
eine Rachenmuskelschwéche kénnen das
Kauen und Schlucken erschweren. Das
kann das Risiko von Zahnverfall und
Zahnfleischbeschwerden erhéhen.
Mdoglicherweise haben Sie auch
Schwierigkeiten, den Mund weit zu 6ffnen
beim Zahneputzen, beim Reinigen mit
Zahnseide oder bei Zahnbehandlungen.

Das kann noch zusétzlich erschwert sein,
wenn die Kraft in den Armen nachgelassen
hat. Bei einer Atemmuskelschwéche
bekommen Sie mdglicherweise Probleme
mit der Atmung, wenn Sie im
Behandlungsstuhl des Zahnarztes sitzen.
Wenn Sie auf einen Rollstuhl oder ein
Beatmungsgerat angewiesen sind, ist
vielleicht schon die Suche einer geeigneten
Zahnarztpraxis ein Problem (im Kapitel
Weitere Informationen auf Seite 5 finden
Sie Tipps fiir die Suche nach einem
Zahnarzt).

Denken Sie daran, dass viele Zahnéarzte
vielleicht noch nie etwas tUber Morbus
Pompe gehort haben und Sie daher
moglicherweise Ihren Zahnarzt dartber
informieren mussen.




Tipps fur eine gute Zahnpflege:

e Benutzen Sie eine elektrische
Zahnburste und eine
Munddusche, um Zahnverfall
vorzubeugen sowie spezielle
Zahnseiden oder Hilfsmittel fur
die Reinigung der
Zahnzwischenraume. Fragen Sie
Ihren Zahnarzt nach Tipps zum
Zahneputzen, wenn Sie
Schwierigkeiten dabei haben oder
wenn Sie eine Nahrungssonde
benutzen.

e Probieren Sie ein vorgefertigtes
Mundstiick aus Kunststoff oder
einem latexfreien Material, um
den Mund offen zu halten. Sie
konnen das eventuell Gber Ihren
Zahnarzt beziehen oder er kann
Ihnen einen Vertriebsweg nennen.
Ihr Zahnarzt kann Sie auch in den
Gebrauch einweisen.

e Vergewissern Sie sich, dass Ihr
Zahnarzt lhre besonderen
Bedirfnisse kennt und sagen Sie
ihm Bescheid, wenn etwas
Schmerzen oder
Unannehmlichkeiten bereitet.
Leiden Sie unter
Atembeschwerden, wenn Sie auf
dem Riicken liegen, weisen Sie
Ihren Zahnarzt darauf hin, dass Sie
im Sitzen behandelt werden
mochten.

e Vereinbaren Sie lieber mehrere
kurze Behandlungstermine, wenn
es fur Sie beschwerlich ist, lange
in einer Position zu sitzen oder
den Mund lange offen zu halten.
Erkléaren Sie Ihrem Zahnarzt, dass
Sie wahrend der Behandlung kurze
Pausen brauchen.
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'F Was kann man tun, um
Schmerzen zu lindern, die von

Muskelkrampfen oder Verspannungs-

kopfschmerzen verursacht werden?

A Viele Pompe-Patienten klagen uber
Muskelschmerzen oder -krampfe.
Schmerzen in Kopf, Nacken oder
Schultern kénnen zu Verspannungs-
kopfschmerzen fuhren. Im Unterschied zu
den morgendlichen Kopfschmerzen, die
durch néchtliche Atmungsprobleme
verursacht werden, treten Verspannungs-
kopfschmerzen zu verschiedenen Tages-
oder Nachtzeiten auf. Die Muskelschwdache
kann lhre Gelenke und Bénder (das
Gewebe, das die Knochen verbindet) einer
zusétzlichen Belastung aussetzen. Als
Folge davon kdnnen Schmerzen im unteren
Ruckenbereich, den Handen, Armen,
Beinen oder FiRen entstehen, die nicht von
korperlichen Ubungen oder Aktivitaten
verursacht wurden, oder es kann zu
Verletzungen kommen. Erkéltungen,
Fieber, Infektionen und emotionaler Stress
konnen ebenfalls Kopfschmerzen auslésen.
Schmerzmittel kénnen hier Abhilfe
schaffen. Eine richtige Korperhaltung ist
ebenfalls wichtig. Wenn Sie einen
Rollstuhl benutzen, lassen Sie ihn auf Ihre
personlichen Bedurfnisse anpassen und
versuchen Sie immer bequem zu sitzen.

Sie kdnnen auch Heilverfahren, die
anderen Patienten mit neuromuskuldren
Erkrankungen geholfen haben,
ausprobieren. Das sind zum Beispiel
entweder mehr Ruhe oder mehr
korperliche Betétigung, heie Duschen und
natlrliche Heilmethoden wie Massage,
Meditation oder Akupunktur. Teilen Sie
Ihrem Arzt und Therapeuten auf jeden Fall
mit, wenn Sie unter Schmerzen leiden und
fragen Sie ihn, wie Sie Abhilfe schaffen
kénnen.




Weitere Informationen

Mehr Informationen oder Ratschléage tber allgemeine Gesundheitsfragen bei Pompe-
Patienten finden Sie auf den folgenden Websites:

¢ Die International Pompe Association (IPA) kann Ihnen Patientengruppen weltweit
nennen. Auf der Website der IPA www.worldpompe.org finden Sie die Kontaktadresse
der Selbsthilfegruppe in Ihrem Land. In der Rubrik ,,Latest News* finden Sie aktuelle
Informationen uber die Entwicklung von Standards in der Pflege und Behandlung von
Morbus Pompe

e Um einen Zahnarzt zu finden, der den besonderen Bedurfnissen von Pompe-Patienten
gerecht wird, kénnen Sie sich an grof3e Krankenh&user oder Rehazentren,
zahnmedizinische Lehranstalten oder Verbande wenden. Die International Association
for Disability and Oral Health verflgt Gber eine Liste von Zahnarzten weltweit, die
Patienten mit besonderen Bedirfnissen behandeln. Die Liste finden Sie auf der Website
der iIADH unter www.iadh.org unter ,,iADH Information*

e In Deutschland kénnen Sie sich an die Zahnarztekammer Ihres Bundeslandes wenden.
Die Adresse finden Sie auf der homepage der Bundeszahnarztekammer www.bzaek.de

Diese Broschiire hat zum Ziel, allgemeine Informationen zum genannten Thema zur Verfiigung zu stellen. Die Verdffentlichung ist ein Service der
International Pompe Association, und es wird ausdricklich darauf hingewiesen, dass die International Pompe Association keinesfalls medizinische oder
andere professionelle Dienstleistungen erbringt. Die Medizin ist eine Wissenschaft, die standigen Veranderungen unterworfen ist. Bedingt durch Fehler
und Anderungen in der Behandlung kann keine Gewihr fiir die vollstandige Exaktheit einer solch komplexen Materie (ibernommen werden. Es ist
unabdingbar, diese Informationen von anderen Quellen, insbesondere dem betreuenden Arzt absichern zu lassen.
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