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Pokud madte nevysvétlitelné
nebo znepokojivé priznaky

Mél(a) jste v neddvné dobé problémy
s chlzi do schodd, pii vstavani ze Zidle,
nebo jste nebyl(a) schopen/schopna
zvednout ruce nad hlavu? Pocitoval(a)
jste pfitom slabost svald v ramenou,
nohou nebo v kyclich nebo se u vds
dokonce vyskytla dusnost? Moznd jste
' také zaznamenal(a), Ze se tyto priznaky
W Woostupem Sasu zhorsuil.
| 7 Je dulezité davéfovat svym pocitim
y ‘,,r _a prodiskutovat tyto pfiznaky s Iékafem.
MdzZe se jednat o pfiznaky vzdcného
, /| svalového onemocnéni, kferé se nazyva
/! Pompeho nemoc.? Pompeho nemoc
je sice vzdcné onemocnéni, presto se
pro jistotu zeptejte IEkafe na dostupné
moznosti vysetteni.24

o

Vysetteni a diagndza

Pro bliZsi vymezeni moznych pficin vasich pfiznakd Ize pouZit rlizné testy a vysetieni.®
Pomoci téchto testd se provadi vysetieni svall, pohybového Ustroji a parametrd

dychdni.''® U Pompeho nemoci je k dispozici také specificky krevni test
a test pro vysetfeni DNA.S V&S 1€kar urdi, které vysetieni je pro vds
nejvhodnéjsi.

Diagnostika Pompeho nemoci je v souCasnosti jiz velice
jednoduchd. Nékolik kapek krve na specidini filtracni
papirek a diagnéza Pompeho nemoci muze byt
vyloucena.

Pokud se domnivdte, Ze mUzete mit
Pompeho nemoc, nenechdvejte

si futo domnénku pro sebe.
Pompeho nemoc se mize
postupem casu zhorSovat, profo

je dulezité, aby byla pficina

vasich potizi stanovena co
nejdfive.* Cim dfive je Pompeho
nemoc diagnostikovdna, tim

Iépe mohou Iékafi pomoci

s jejilécbou.

OSLOVTE
LEKARE

Promluvte si se svym
Iékafem o moznostech vySetfeni
na Pompeho nemoc. Vysledky test
mohou pfispét k vyfeSeni nejasnosti
ohledné vasich pfiznak(.* Na zdkladé
vysledkil Ize také rychle stanovit
nejvhodnéjsi kroky pro dalsi pééi.*

Prodiskutujte vsechny pfiznaky a projevy se svym
Iékarem. Nize na této strdnce je uveden kontrolni
seznam béznych pfiznakd souvisejicich s Pompeho

SEZNAM ——

OTAZE K Zaskrnéte priznaky, které se u vas vyskytuji, a vezméte
seznam s sebou k Iékafi. Je dllezité ziskat definitivni

K D ISKUZI diagndzu co nejdfive?®

Zeptejte se svého Iékaie na moznosti diagnostiky
Pompeho nemoci.

Svalové potize?>°

Dychaci potize'?

Dusnost béhem cviceni Potize s chlzi do schodu

a/nebo po cviceni Potize pfi vstdvani ze Zidle
Potize s dychdnim béhem
spdanku (spdnkovd apnoe)

Chuze s kymdacenim
v kyclich nebo kolébdnim

Casté zakopdvani a pady

Dalsi pfiznaky 2" (ztr&ta rovnovahy)

Potize pfi zveddni rukou
nad hlavu

Ranni bolest hlavy

Ospalost béhem dne
Potize pfi myti nebo cesdni
vlasu

Potize pfi Zvykdni/polykdni
Nevysvétlitelné hubnuti
Slabost jazyka

Reflux Zaludku (ndvrat kyselé
stavy z zaludku do jicnu)

Informujte svého Iékare, pokud
se vasSe potize postupem ¢asu zhorsi.
Progrese (zhorSovani) potizi je dal$im
pfiznakem Pompeho nemoci.!



Pompeho nemoc je vzdcné onemocnéni,
které mize mit podobné pfiznaky a projevy

jako jind, béznéjsi postizeni svall. Stanoveni
diagndzy Pompeho nemoci je proto obtizné
a casové ndrocné.*® Nize je uveden prehled Jak se citite?
onemocnéni, u nichz se vyskytuji podobné
pfiznaky a projevy jako u Pompeho nemoci.?
Je mozné, ze vds |ékar o téchto nemocech
jiz informoval.

Zacnéme stru¢nou otdzkou: ,Vyskytly se u vds nékdy nize uvedené potize pfi uvedenych
¢innostech a dochdzi u vds postupem Easu ke zhorsovdni téchto potizi?”*5

Pokud pfi feeni svych zdravotnich potizi Potize s chizi Potize pii zveddni pfedmétl z podlahy
dospéjete k zavéru, Zze se u vas vyskytl nebo
vyskytuje néktery z uvedenych pfiznakd,
pozddejte svého lékafe o dalsi informace

ohledné Pompeho nemoci.

Potize pti chlizi do schod Dychaci potize vieze

Potize pfi vstavani ze Zidle Dychaci potize pfi miuveni

Potize pfi cesdni viasl Ranni bolest hlavy

V V V VvV V

Potize pfi zveddni rukou nad hlavu Ospalost béhem dne

vV VvV VvV V VvV V

Potize udrzet ruce nad hlavou
pfi Myt viasd

Které diagndzy mohou imitovat Pompeho nemoc'?

> Svalova dysfrofie (MD) > Polymyozifida Na prvni pohled se mUze zddt, Ze spolu tyto potize nesouvisi, v pfipadé Pompeho nemoci

= Svalova dystrofie pletencového = Myasthenia gravis vdak mezi nimi existuje souvislost. Jednd se totiz o nejcastéjsi pfiznaky a projevy popsané
fypu (LEMD) > Spdankovd apnoe (dychaci potize u skute&nych pacient.#5 V nékterych pfipadech se tyto potize trvale zhorsuji po dobu

> Obecnd myopadtie / bé&hem spdnku) né&kolika mésict nebo nékolika let!

nespecifikovand myopatie
Pokud vam tyto pfiznaky pfipadaiji povédomé, nevdheijte a prodiskutujte vse se svym

I€ékafem. | kdyz je pravdépodobné, Zze Pompeho nemoc nemate, vyuZzifte informace
uvedené v této brozure k prodiskutovdani svych piiznakl a moznosti vysetieni
se svym lékafem. U Pompeho nemoci je dulezité mit na paméti, NAUC‘TE’SE

M Ze zGsadni vyznam ma veasnd diagndza. 4 ROZPOZNAVAT
DALSI

SVE PRIZNAKY

INFORMACE

Nepodcenujte Zddny z pfiznak, které se u vas
pfipadné vyskytnou, i kdyZ se bude zddt, Ze nemd Zddnou souvislost
s vasimi potizemi. Pompeho nemoc mdzZe mit r(izné projevy.?

Promluvte si s Iékafem a zeptejte se ho na v3e, co potfebujete védeét.

Poskytnéte Iékafi vSechny informace o svych
pfiznacich a o svém celkovém zdravotnim stavu, i kdybyste
mél(a) pocit, Ze tyto informace nejsou dileZité.
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Pompeho nemoc mdze byt spojena se slabosti
svall, zejména v oblasti kyCli a nohou, a s dychacimi

potizemi.?%¢ Tyto pfiznaky jsou progresivni, to znamend,

Ze se postupem casu zhorsuji.

Pompeho nemoc je stav, pfi kterém télo nedokdze vytvorit dostateEné mnozstvi
duleZitého enzymu. Tenfo enzym se nazyvd kyseld alfa-glukosiddza (nebo zkrdcené
GAA)' a pomdahd metabolizovat (1. odbourdvart) glykogen (zdsobni cukr pfitomny
ve svalech). Svaly pouzivaji glykogen jako zdroj energie, pokud se viak glykogen
hromadi a nedochdzi k jeho odbourdvani, svaly nefunguji spréavné. Kvali dalsimu
hromadéni glykogenu muze dokonce dojit k poskozeni svald.?

Jak se muze Pompeho nemoc projevovat'?’

Postupem ¢asu se mohou objevit potize pii provadéni zakladnich Einnosti
béhem dne, jako je vstavani ze Zidle nebo chize do schodU

Nadmérnd unava

Mohou se objevovat ranni bolesti hlavy a ospalost béhem dne v ddsledku
dychacich potizi béhem spdnku (fzv. spdnkovd apnoe)

V dUsledku oslabeni brdanice (1. svalu, ktery pomdand plicim pfi dychdni)
se muze vyskytovat dusnost

Pompeho nemoc je genetické onemocnéni, to znamend,
Ze se preddavd (dédi) v rodinné linii z rodicd na déti! Toto
onemocnéni tedy nevznikd proto, ze by postizeny jedinec
proved! ,néco §pafného” svému télu nebo se dostal do
styku ,s nécim Spatnym” v okolnim prostfedi.?

Pompeho nemoc se muze vyvijet a postupovat rdznym
zpUsobem.? U nékterych pacientd postupuje rychleji nez
u jinych. Je dllezité mit na paméti, Ze ¢im dfive se podari
stanovit diagndzu, tim dfive mohou Iékafi zacit s [EéCbou
pacientd.

DUVERUJTE

SVYM
INSTINKTOM

Pokud se u vds vyskytne nékterd
z potizi popsanych v této broZure,

zeptejte se svého Iékafe na moZnost vySetieni
na Pompeho nemoc. Diivéfujte svym pocitim
a prodiskutujte vSechny zdravotni potize

se svym |ékafem.



Dalsi zdroje info
0 Pompeho nemoci

Pokud chcete prodiskutovat sve
pfiznaky a obavy, obrafte se na b
svého lékare.

Dalsi informace pro pacienty. 3 i
ohledné Pompeho nemoci,
mozZnosti osvety a podpurnych
sluzeb jsou k dispozici

u Sanofi Genzyme.
Navstivte nds na strance:

> WwWW.pompe.cz
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Ojedinély zavazek vaci komunité pacientd s Pompeho nemoci. SANOFI

sanofi-aventis, s.r.o.
Evropskd 846/176a, 160 00 Praha 6, Ceskd republika sanofigenzyme.cz
fel.: +420 233 086 111, fax: +420 233 086 222, e-mail: cz-info@sanofi.com
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Podivejte se na druhou stranu
fohoto listu, kde najdete
1

seznam béznych piiznaku
spojenych s Pompeho
nemoci.

V pfipadé potteby je

prodiskutujte se svym Iékarem.




