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SAZETAK

Pompeova bolest ili glikogenoza tipa Il nasljedni je autosomno recesivni
metabolicki poremecdaj uzrokovan manjkom ili potpunim nedostatkom
enzima kisele alfa-glukozidaze (GAA), &iji nedostatak dovodi do toksi¢nog
nakupljanja glikogena u razliditim tkivima i posljedi¢nih brojnih patoloskih
procesa. Postoje dva osnovna oblika bolesti: infantilni i kasni oblik bolesti,
koji se razlikuju ovisno o dobi pojave prvih simptoma te o teZini klinicke slike.
[nfantilni oblik je karakteriziran progresivhom hipertrofi¢nom kardiomiopa-
tijom, progresivnom slaboséu muskulature te neizbjeznom smréu najéesée
u prvoj godini Zivota ako se pravodobno ne postavi dijagnoza i zapoéne s
lije¢enjem. Kasni oblik bolesti karakteriziran je progresivnom miopatijom
skeletne muskulature, slabosc¢u respiratorne muskulature, posebice osita,
te ¢e vedina bolesnika s ovim oblikom bolesti imati neki oblik respiratornih
tegoba, a najtezi oblici mogu dovesti do teske respiratorne insuficijencije.
Progresijom bolesti bolesnici Cesto razviju i promjene mi§i¢no-ko$tanog su-
stava te se pojavljuju kontrakture zglobova, skolioza, osteoporoza i druge
promjene te daljnja progresija bolesti u konacnici moze dovesti do teskog
invaliditeta. Bolest je ¢esto dugo neprepoznata, a dijagnoza se moze postaviti
jednostavnim testom analize aktivnosti GAA-a iz suhe kapi krvi. Enzimsko
nadomjesno lijecenje {ENL) je zlatni standard u lijecenju Pompeove bolesti
te se s lijeCenjem treba zapodceti prije nego nastanu ireverzibilne promjene
ha pojedinim organima. Studije su pokazale da provodenje rehabilitacijskog
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lijecenja kao suportivne terapije uz osnovno lijecenje ENL doprinosi i vecoj
udinkovitosti samog ENL-a. Stoga je kod ovih bolesnika uz primjenu ENL-a
nuzno provoditi i odgovarajudi program rehabilitacijskog lijecenja s ciljem
oduvanja i pobolj$anja klini¢kog i funkcionalnog statusa bolesnika. Respi-
ratorna rehabilitacija te odredeni modaliteti fizikalne terapije s posebnim
naglaskom na kineziterapiju vaZan su faktor za $to povoljniji ishod lijeéenja
ovih bolesnika. Rehabilitacijsko lijecenje u ovih bolesnika treba biti sveo-
buhvatno i prilagodeno specifiénim potrebama svakog bolesnika, za $to je
potrebno sudjelovanje cijelog multidisciplinarnog tima.

SUMMARY

Pompe disease or glycogen storage disease type Il is an autosomal recessive
metabolic disorder caused by a deficiency of the enzyme acid alpha-glucosi-
dase (GAA). The deficiency of GAA leads to toxic accumulation of glycogen
in various tissues and consequent numerous pathological processes. There
are two basic forms of the disease: infantile and late-onset form, which differ
depending on the severity of symptoms and on the age of onset of first
symptoms. The infantile form is characterized by progressive hypertrophic
cardiomyopathy, progressive muscle weakness with fatal course often in the
firstyear of life, if untreated. Late-onset form is characterized by progressive
myopathy of skeletal muscles and respiratory muscle weakness with most pa-
tients having some form of respiratory involvement, which can lead to severe
respiratory failure. With disease progression patients often develop changes
in the musculoskeletal system; joint contractures, scoliosis, osteoporosis etc.,
and further progression can eventually lead to severe disability. The disease
is often unrecognized for a long time, and the diagnosis can be made by a
simple assay GAA activity in dried blood spot. Enzyme replacement therapy
(ERT) is the gold standard in the treatment of Pompe disease and should be
started before irreversible organ damage. Studies have shown that the im-
plementation of rehabilitation treatment in the management of these patients
is a useful tool to strengthen the effects of ERT. Therefore, it is necessary to
implement rehabilitation programs in the management of these patients in
order to preserve and improve their clinical and functional status. Pulmonary
rehabilitation and certain modalities of physical therapy with special emp-
hasis on kinesitherapy are important factors in the management of patients
with Pompe disease. Rehabilitation treatment in these patients should be
comprehensive and individualized for the specific needs of each patient,
which requires participation of the entire multidisciplinary team.

Kljuéne rijeci: Pompeova bolest; glikogenoza tipa lI; rehabilitacija; fizikalna
terapija; enzimsko nadomjesno lijecenje
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UuvobD

Pompeova bolest ili glikogenoza tipa Il nasljedni je autosomno recesivni
metaboli¢ki poremecdaj uzrokovan manjkom ili potpunim nedostatkom en-
zima kisele alfa-glukozidaze i ubraja se u bolesti lizosomskog nakupljanja®.
Nedostatak enzima kisele alfa-glukozidaze (GAA) dovodi do toksi¢nog
nakupljanja glikogena u razlic¢itim tkivima, prvenstveno glatkim i popred-
godine prvi prikazao nizozemski patolog Joannes Cassianus Pompe, koji je
u sedmomjeseénog djeteta s idiopatskom hipertrofiénom kardiomiopatijom
opisao masivno vakuolarno odlaganje glikogena ne samo u sréanom misicu
veé gotovo u svim ostalim tkivima3. Povezanost izmedu patohistolodkog
nalaza i enzimskog deficita opisao je tridesetak godina kasnije belgijski bio-
kemicar Henri-Géry Hers, koji je otkrio da enzim maltaza, jedna vrsta enzima
alfa-glukozidaze, kojemu je uloga da katalizira hidrolizu glikogena u glukozu,
nedostaje u ovih bolesnika®.

Etioloski, Pompeova bolest je uzrokovana varijacijama na genu za GAAS.
Klini¢ki simptomi bolesti ovise o preostaloj aktivhosti enzima te se stoga
mogu javiti u razliditoj Zivotnoj dobi i s razlic¢itom klini¢kom slikom od blazih
do teZih oblika bolesti te stoga govorimo o razlic¢itom klinickom spektru feno-
tipova ove bolestié. Incidencija uvelike ovisi geografskom podrudju i etni¢koj
pripadnosti, pa je tako incidencija znatno veéa medu Afroamerikancima (1 :
14 000)1 nego na europskom kontinentu (1 : 40 000)".

KLINICKA SLIKA

Postoje dva osnovna oblika bolesti: infantilni {IOPD - od engl. infantile onset
Pompe disease) i kasni oblik bolesti (LOPD - od engl. late onset Pompe
disease), no ovisno o dobi pojave prvih simptoma i stupnju zahvacenosti
pojedinih organa razlikujemo i podtipove ova dva oblika bolesti. Tako infan-
tilni oblik dijelimo na dva podtipa, klasi¢ni i neklasiéni infantilni oblik, a kasni
oblik bolesti dijelimo na dva podtipa, juvenilni i adultni oblik, ovisno o dobi
pojave prvih simptoma i tezini klini¢ke slike®. lako postoje nedosljednosti u
terminologiji medu brojnim autorima, u definiranju podtipova ove bolesti
ipak je podjela na navedene podtipove najprihvacenija®.

Infantilni oblik Pompeove bolesti razvija se u bolesnika s ostatnom aktivno§cu
GAA-a < 1 % i olituje se u novorodenackoj ili ranoj dojenackoj dobi. Prvi
znakovi i simptomi bolesti Cesto su nespecifi¢ni, naj¢esce su to poteskoce
pri hranjenju, nedostatak spontanih pokreta te zaostajanje u motorickom
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razvoju. Dojencad postupno razvije generaliziranu misiénu hipotoniju, tzv.
sindrom ,mlohavog djeteta” (engl. floppy infant), a mnogi razviju i umjerenu
hepatomegaliju te makroglosiju’. Najznacajnije obiljeZje klasi¢nog oblika
bolesti je brzo progresivna hipertrofi¢na kardiomiopatija koja moze dovesti
do kongestivnog zatajenja srca’#. Ovaj oblik bolesti karakteriziran je teZom
klinickom slikom i brzom progresijom simptoma'“. Progresivna hipertrofi¢na
kardiomiopatija i uznapredovala respiratorna insuficijencija, koja nastaje zbog
slabosti respiratorne muskulature, mogu dovesti do smrti ako se pravodobno
ne postavi dijagnoza i zapocne s odgovarajudim lije¢enjem™. Kod neklasic-
nog infantilnog oblika bolesti simptomi se takoder javljaju u prvoj godini
Zivota, ali je bolest sporije progresivna, s manje izraZzenom klini¢kom slikem
kardiomiopatije™.

Kasni oblik Pompeove bolesti povezuje se s ostatnom aktivno$éu GAA-a
izmedu 1 %130 % i s velikom varijabilnosti u klini¢koj prezentaciji simptoma®.
Kasni oblik bolesti nastaje bilo kada iza prve godine Zivota, a naj¢esce se prvi
simptomi jave u mladoj odrasloj dobi (29-33 godine Zivota)'.

Nerijetko se prve nespecifi¢ne tegobe javljaju vec u djetinjstvy, no éesto im
se ne pridaje velika paznja i ostaju neprepoznate. Zna&ajan broj bolesnika
je ved u djetinjstvu imao blaze poteskode kojima nisu pridavali vaznost (tro-
most, motori¢ka nespretnost, nepodnodenje napora, cteZano uspravljanje iz
pognutog poloZaja)'?. Kasni oblik bolesti dijelimo na dva podtipa, juvenilnii
adultni oblik bolesti, a klinicka slika je obi¢no teza, a bolest brze progresivna
ako se prvi simptomi jave u mladoj Zivotnoj dobi®®. Tijek bolesti je sporije
progresivan nego kod infantilnog oblika, a od simptoma se obi¢no javlja
progresivna miopatija, ponajprije proksimalnih migi¢a udova, misic¢a ramenog
i zdjelichog pojasa, misica trupa te razlicit stupanj zahvacenosti respiratornih
misic¢a'3. U rijetkim slucajevima je u kasnom obliku bolesti zahvaden i sréani
misié3, Jedno od najznadajnijih obiljeZja ove bolesti je zahvacenost respi-
ratorne muskulature posebice ofita te ¢e vecina bolesnika s ovom bolesti
imati neki oblik respiratornih tegoba, a najtezi oblici mogu dovesti do teske
respiratorne insuficijencije i u konaénici primjene mehanicke ventilacije'.
Respiratorne komplikacije su glavni uzrok smrti u kasnom obliku bolesti™.
Klini¢ki simptomi se manifestiraju dispnejom, poteskodama pri kasljanju,
zaduhom u naporu, pospanoscu i glavoboljom zbog noéne hipoventilacije,
kao i ucestalim infekcijama respiratornog sustava'. Juvenilni oblik bolesti
se javlja tijekom djetinjstva, pri ¢emu neki kao dobnu granicu za ovaj podtip
uzimaju dob od 15 godina, a drugi dob od 18 godina®. Naj¢esce su prvi
znakovi juvenilnog oblika bolesti zaostajanje u psihomotorickom razvoju i
pojasna misicna slabost®. Nesto je drukdija raspodjela zahvadenih misi¢nih
skupina miopatijom te su najcesce zahvaceni fleksori vrata, abduktori ramena
i ekstenzori kuka te je ¢esto prvi znak bolesti oteZano podizanje glave iz
lezeceq polozaja zbog slabosti fleksora vrata.
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Progresijom bolesti bolesnici €esto razviju i promjene na misi¢no-kostanom
sustavu te se pojavljuju kontrakture zglobova, skolioza i osteoporoza, a
posebice je to naznadeno kod bolesnika koji dospiju u invalidska kolica™.
Uznapredovali simptomi ove bolesti u konaénici mogu dovesti do teskog
invaliditeta i nemogucénosti kretanja'®. Pompeova bolest zahvaca i druge
organske sustave, tako da s manje ili vie izraZzenim simptomima mogu biti
zahvacdeni sréano-krvoZilni sustav (aneurizma torakalne aorte, aneurizme in-
trakranijskih arterija, razni oblici aritmija srca), mokraéni sustav (inkontinencija
urina), probavni sustav (dismotilitet probavne cijevi, slabost analnog sfinkte-
ra), mogu se javiti strabizam, ptoza, ostecenje sluha i drugo®'é.

POSTAVLJANJE DIJAGNOZE POMPEOVE BOLESTI

Posumnjati na ovu dijagnozu uz klini¢ku sliku moZemo i iz abnormalnih
nalaza nekih standardnih laboratorijskih i dijagnosti¢kih pretraga koje nas
mogu navesti da se radi o ovoj dijagnozi i da uputimo bolesnika na detaljniju
obradu. Od standardnih laboratorijskih testova najcescée nalazimo povisenu
vrijednost kreatin kinaze (CK), koja je osjetljiv iako vrlo nespecifican biljeg za
Pompeovu bolest'. Serumski enzimi aspartat aminotransferaza (AST), alanin
aminotransferaza (ALT) te laktat dehidrogenaza (LDH) takoder mogu biti
povidenih vrijednosti'®, no nisu specifiéni kao CK. Od drugih dijagnostickih
pretraga ¢esto nam elektromiografski nalaz miotonije ili pseudomiotonije,
koji je u odraslih bolesnika ¢esto prisutan samo u paravertebralnoj musku-
laturi’, abnormalni nalazi pulmologkih pretraga, kardiologkih pretraga (EKG,
UZV srca) te radiologkih pretraga {rtg srca i pluca), mogu pobuditi sumnju u
ovu dijagnozu®?®?', No, najpouzdanijom i primarnom metodom za detekciju
Pompeove bolesti koristimo pretragu mjerenja aktivhosti enzima GAA iz suhe
kapi krvi®2%, Ako se detektira nalaz snizene aktivnosti GAA-a u suhoj kapi krvi,
dijagnozu Pompeove bolesti treba potvrditi ili mjerenjem aktivnosti enzima u
drugoj vrsti uzorka, najéesce limfocitima periferne krvi, ili genskom analizom
kojom se detektira postojanje mutacija specifi¢nih za Pompeovu bolest®?.
Genska analiza je, uz enzimsku, zlatni standard u dijagnosticiranju Pompeove

bolesti, a najcedée se radi sekvenciranje gena (metode sekvenciranja sliedece
generacije (NGS))e%.

LIJECENJE POMPEOVE BOLESTI

Lije¢enje Pompeove bolesti provodimo specifiénim enzimskim nadomje-
snim lije¢enjem (ENL} i suportivnim oblicima terapije. Suportivno lijedenje
podrazumijeva lijecenje kardioloskih i pulmoloskih komplikacija, prevenciju i
lijecenje osteoporoze, razne modalitete fizikalne terapije, preporuke za dobro
izbalansiranu prehranu s malo masti, po potrebi i nutritivhu potporu da se
izbjegne neishranjenost, a ovisno o klinickoj slici koriste se i druge mjere |
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terapijski postupci®®®, Stoga se lijecenje Pompeove bolesti moZe zapocleti
samo u referentnom centru uz suradnju multidisciplinarnog tima?. Za en-
zimsko nadomijesno lije€enje (ENL) koristi se alglukozidaza alfa, dobivenom
tehnikom rekombinantnog DNA (rhGAA)?. Dugotrajna klinicka ispitivanja i
primjena ENL u klini¢koj praksi pokazala su da ENL dramati¢no mijenja prirod-
ni tijek bolesti te se tako u djece s klasi¢nim infantilnim oblikom uz primjenu
ENL postiglo dulje prezZivljenje, poboljsanje kardiomiopatije te odgadanje
potrebe za mehanickom ventilacijom, a u nekih ispitanika i psihomotoriéki
napredak?. U bolesnika s kasnim oblikom Pompeove bolesti primjena ENL
pokazala je dulje prezivljenje, poboljganje pluéne funkcije te poboljganje
pokretljivosti bolesnika®. Na osnovi svega navedenog jasno se razabire kako
je ENL zlatni standard u lijecenju Pompeove bolesti te kako s lijeéenjem treba
zapodeti prije nego nastanu ireverzibilne promjene na pojedinim organima
jer nastankom tih promjena znacajno se umanjuje udinkovitost ENL2,

REHABILITACIJSKO LIJECENJE U BOLESNIKA
S POMPEOVOM BOLESTI

Pompeova bolest je multiorganska bolest koja moZe zahvatiti viSe organskih
sustava te se uz pogorsanje klinicke slike pogorsava i funkcionalni status
bolesnika. Studije su pokazale da provodenje rehabilitacijskog lijeéenja kao
suportivne terapije uz osnovno lije¢enje ENL doprinosi i veéoj uinkovitosti
samog ENL-a?’. Stoga je kod ovih bolesnika uz primjenu ENL-a nuZno provo-
diti i odgovarajuci program rehabilitacijskog lije¢enja®?28_ Ciljevi rehabilita-
cijskog lijecenja su oCuvanje i poboljSanje klinickog i funkcionalnog statusa
bolesnika, umanijivanje pojedinih simptoma bolesti te u konacnici poboljsanje
kvalitete Zivota i odgovarajuca psihosocijalna reintegracija bolesnika. U po-
stupku rehabilitacijskog lijecenja nuzan je multidisciplinarni pristup, a ovisno
o tome koji je organski sustav ili sustavi zahvadeni koristimo razne modalitete
rehabilitacije®?. To podrazumijeva fizikalnu terapiju, radnu terapiju, respirator-
nu terapiju, logopedsku terapiju, rane intervencije/edukativne/profesionalne
rehabilitacije, primjenu odgovarajucih ortopedskih pomagala, adaptirane
opreme i raznih tehnickih pomagala te, ukoliko je potrebno, i kirurgko lije-
cenje®?® Rehabilitacijsko lijecenje u ovih bolesnika treba biti sveobuhvatno
i prilagodeno specifiénim potrebama svakog bolesnika, za §to je potrebno
sudjelovanje cijelog multidisciplinarnog tima.

RESPIRATORNA REHABILITACIJA U BOLESNIKA
S POMPEOVOM BOLESTI

Jedno od najznadajnijih obiljeZja ove bolesti je progresivna slabost respi-
ratorne muskulature, posebice ofita, te ée vedina bolesnika s ovom bolesti
imati neki oblik respiratornih tegoba, a najtezi oblici mogu dovesti do teske
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respiratorne insuficijencije i u konacnici primjene neinvazivnih ili invazivnih
metoda mehanicke ventilacije'. Klini¢ki simptomi se manifestiraju dispnejom,
poteskodama pri kadljanju, zaduhom u naporu, pospanoééu i glavoboljom
zbog nocne hipoventilacije, kao i uéestalim infekcijama respiratornog susta-
va't. Bududi da su respiratorne komplikacije vodedi uzrok smrti, vazno je §to
prije zapoceti i kontinuirano provoditi terapijske mjere radi boljeg ocuvanja
pluéne funkcije. To uklju€uje respiratornu fizikalnu terapiju, redovitu higijenu
didnih puteva, prevenciju infektivnih bolesti cijepljenjem, lijecenje postojedih
infekcija odgovarajuéom medikamentoznom terapijom, primjenu kisika te
ako je potrebno primjenu

neinvazivnih ili invazivnih metoda mehanicke ventilacije?”. Progresijom bolesti
dolazi do sve vece slabosti respiratorne muskulature i s vremenom se znacaj-
no smanjuje vitalni respiratorni kapacitet plu¢a'. Slabljenjem paravertebralne
muskulature kraljeZnice {specifiéno za ovu bolest)" uz slabljenje respiratorne
muskulature te prsne i trbusne muskulature dolazi i do sve vecih deforma-
cija kraljeZnice koje takoder pridonose smanjenju vitalnog respiratornog
kapaciteta pluca te se i na taj nacin povedava rizik razvoja pluénih komplika-
cija"3. Glavni cilj respiratorne rehabilitacije jest usporiti smanjenje vitalnog
kapaciteta, a respiratornom fizikalnom terapijom pomaZzemo u odrZavanju
pokretljivosti prsnog ko3a, jatanju respiratornih misic¢a, povedavamo dubinu
disanja i pomazemo u lakiem odstranjivanju pluénog sekreta iz dinih pu-
tova?. Respiratorna fizikalna terapija obuhvada vjezbe mobilizacije prsnog
ko$a koje imaju za cilj odrzati ili poboljsati pokretljivost zglobova izmedu
prsne kosti, kraljeZnice i rebara te kraljeZnice u svim smjerovima, poboljati
elastiCnost prsnog kosa te Sto duze odrzati ili pobolj$ati uspravno drzanje
bolesnika, vjezbe disanja koje bolesnik moZe izvoditi samostalno ili uz po-
modénika te uz otpor ili bez njega, zatim perkusija toraksa i poloZajna drenaza
koji nam pomazu u izbacivanju pluénog sekreta®.

Objavijene studije su pokaczale vaznost respiratore lizikalne lerapije u lijece-
nju ove bolesti#”*%3, U studiji Aslana i suradnika respiratorni trening u trajanju
od 8 tjedana pokazao je znacajno povecanje maksimalnog inspiratornog
tlaka (MIT) (p = 0,01 vs. pocetne vrijednosti) u 8 bolesnika s kasnim oblikom
Pompeove bolesti koji su primali ENL*. Druga studija, gdje su bolesnici pro-
vodili odgovarajuéi respiratorni trening u trajanju od 24 mjeseca, takoder
je pokazala znacajno povedanje maksimalnog inspiratornog tlaka (MIT) (p
< 0,05 nakon 3, 6, 9, 12 i 24 mjeseca vs. poletne vrijednosti)®'. U zakljucku
autori navode da je respiratorna fizikalna terapija potencijalni dodatni oblik
terapije u lije€enju respiratorne midi¢ne slabosti kod bolesnika s kasnim obli-
kom Pompeove bolesti*®3",

S obzirom na to da se respiratorne tegobe razvijaju postepeno, potrebno
je redovito provoditi preglede i kontrole specijalista pulmologa uz fizikalni
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pregled i provodenje testova plucne funkcije da bi se odredio specifi¢an plan
respiratorne terapije i prikladne tehnike respiratorne njege individualizirane
za svakog bolesnika. Respiratorne komplikacije su glavni uzrok smrti kod
ovih bolesnika te je pravodobna dijagnoza i 5to ranije zapocinjanje sa svim
dostupnim modalitetima lijeéenja u koje ubrajamo i respiratornu rehabilitaciju
vazna za $to povoljni ishod lijedenja.

KINEZITERAPIJA U BOLESNIKA S POMPEOVOM BOLESTI

U provodeniju fizikalne terapije kod ovih bolesnika veliki naglasak je na pro-
vodenju kineziterapije kojom nastojimo djelovati na oéuvanje misic¢ne funk-
cije, oCuvanje pokretljivosti zglobova, tj. sprie¢avanje nastanka kontraktura,
sprijediti druge sekundarne komplikacije na migiéno-kostanom sustavu te
opcenito utjecati na poboljSanje kvalitete Zivota ovih bolesnika®?, Kinezite-
rapija obuhvada viezbe snage i izdrZljivosti za skeletnu muskulaturu te vjezbe
za odrzavanje pokretiljivosti zglobova s vjeZbama istezanja. Vjezbe mogu biti
aktivne (s otporom ili bez otpora), aktivnho potpomognute i pasivne viezbe.
Kineziterapija ne moZe samostalno usporiti razvoj misi¢ne slabosti, ali kao
suportivna terapija uz odgovarajuce druge terapijske metode nastoji sprijeciti
napredak bolesti te sprijediti nastanak ozbiljnijih kemplikacija na misi¢no-ko-
$tanom sustavu. Rezultati rehabilitacijskog lijecenja su bolji i dugotrajniji 5to
je pocetna snaga misica oCuvanija, stoga je potrebno §to ranije zapoceti s
odgovarajuc¢im programom fizikalne terapije®.

Sustavnim pregledom literature nema dovoljno adekvatnih studija koje bi
potvrdile koji bi se kineziterapijski programi trebali koristiti u lije¢enju bole-
snika s Pompeovom bolesti.

U studiji koja je trajala 12 tjedana koristila se kombinacija aerobnih vjezbi,
vjezbi snage i izdrzljivosti te stabilizacijskih vjeZbi za kraljeZnicu, pritom uzi-
majudi u obzir moguce kontraindikacije i komplikacije kod ovih bolesnika®.
Svi bolesnici koji su sudjelovali u studiji primali su i ENL za vrijeme trajanja
studije®. Takav kineziterapijski trening pokazao se izvedivim i sigurnim te je
pokazao poboljanje snage i izdrzljivosti pojedinih migiénih skupina te po-
boljsanje u snazi muskulature kraljeznice®. Kishnani i suradnici preporuéuju
provodenje prvenstveno aerobnih vjezbe te vjezbi sa submaksimalnim otpo-
rom uz izbjegavanje vjezbi i aktivnosti koje pretjerano stimuliraju oslabljene
misi¢ne skupine izlazuci ih ekscentri¢nim kontrakcijama®?. U provodeniju
kineziterapijskih postupaka kod ovih bolesnika bitno je doziranje u intenzitetu
i trajanju kineziterapije bududi da preveliko funkcionalno opterecenje misica
te veliki intenzitet u vjezbanju koje provocira umor moze dodatno ostetiti
distrofiénu muskulatury, ali i utjecati na kardiorespiratorne tegobe kod ovih
bolesnika®?e,
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Kod bolesnika koji vi$e nisu sposobni provoditi aktivne vjezbe, potrebno je
redovito provoditi aktivho potpomognute i pasivne vieZbe kojima se odr-
zava pokretljivost zglobova, usporava progresija kontraktura te pobolj$ava
cirkulacija*3. Prilikom provodenja fizikalne terapije takoder je potreban
i poseban oprez radi u€estale pojave osteoporoze kod ovih bolesnika te
mogucih osteoporotiénih prijeloma koje su osim kod bolesnika s kasnim
oblikom Pompeove bolesti dijagnosticirane &ak i kod bolesnika s infantilnim
oblikom bolesti*7,

PRIMJENA ORTOPEDSKIH | DRUGIH POMAGALA U
BOLESNIKA S POMPEOVOM BOLESTI

Primjenom odredenih ortopedskih i tehnickih pomagala kod ovih bolesnika
mozemo znacajno poboljfati mobilnost bolesnika, utjecati na smanjivanje
pojedinih simptoma, olak$ati obavljanje aktivnosti svakodnevnog Zivota te u
konaénici pobolj3ati kvalitetu Zivota ovih bolesnika. Primjenom pomagala za
kretanje (Staka i hodalica) te odgovaraju¢om ortopedskom obudom ovim se
bolesnicima omogucava veda mobilnost, poboljdava se narusena dinamika
hoda, a kada je samostalan hod uz pomagalo ozbiljno narugen ili ako je doglo
do potpune nepokretnosti bolesnika, primjenjuju se odgovarajuca invalidska
kolica. Upotreba odgovarajudih invalidskih kolica nuZna je i za spriecavanje ili
minimaliziranje kontraktura i deformacija, posebice deformacija kraljeznice?.
Takva kolica trebaju bolesniku osigurati stabilno i simetriéno pozicionira-
nje, sigurnu voznju te omogudéiti $to vecu funkcionalnost u obavljanju svih
drugih aktivnosti svakodnevnog Zivota?®. U odabiru i adaptaci]i invalidskih
kolica nuZan je individualan i timski pristup, gdje se kroz timski rad lije¢nika
specijalista, radnog terapeuta i ortopedskog tehni¢ara bolesniku indiciraju
odgovarajuca kolica.

Radi postizanja §to vede neovisnosti ovih bolesnika u aktivnostima svakod-
nevnog Zivota te pobolj§anja njihove kvalitete Zivota nuzna je i primjena
adaptirane opreme te raznih tehnickih pomagala, npr. adaptiranog pribora
za jelo, higijenu, adaptiranog kompjutera, odredenih komunikacijskih po-
magala itd?®. Nuzno je prilagoditi bolesniku njegov stambeni i radni prostor,
uklanjanjem arhitektonskih barijera te prilagodbom i potrebnim preinakama
radi omogucavanja §to vece funkcionalnosti i mobilnosti.

LIJECENJE KONTRAKTURA | DEFORMITETA
MISICNO-KOSTANOG SUSTAVA U BOLESNIKA
S POMPEOVOM BOLESTI

Za prevenciju te u lijecenju manjih do umjerenih kontraktura i deformiteta u
bolesnika s Pompeovom bolesti potrebno je slijediti smjernice za lijecenje
kontraktura i deformiteta u neuromuskularim bolestima?®. To podrazumijeva
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rehabilitacijsko lijecenje odnosno primjenu kineziterapije, koristenje udlaga
ili specifi¢nih ortoza, korekciju poloZaja, prufanje adekvatne potpore u svim
poloZajima sjededii stojedi uz potporu prema potrebi te edukaciju bolesnika
i njegove obitelji*®. Od kineziterapije provode se aktivne i pasivne vjezbe
istezanja te vjeZbe odrzavanje pokretljivosti zglobova, osim vjezbi korisnim
se pokazalo i hodanje te stajanje (samostalno ili u stalku za vertikalizaciju) po
barem nekoliko sati dnevno®. Od ortoza kod slabosti dorzalnih i plantarnih
fleksora koristimo potkoljene ortoze za stabilizaciju glenjeva i stopala (engl.
Ankle Foot orthosis (AFO)), dok se kod slabosti koja osim slabosti stopala
zahvada i misice natkoljenica (ekstenzore kuka i koljena) koriste ortoze za sta-
bilizaciju koljena, gleZnjeva i stopala (engl. Knee Ankle Foot orthosis (KAFO))
te se koriste razne udlage za ruéni zglob/prste kako bi se sprijedile fleksijske
kontrakture u ruénom zglobu ili pojedinim prstima $ake®3?.

Radi postojanja uznapredovalih kontraktura pojedinih zglobova, izrazenih
deformiteta na kraljeznici, kao 3to je skolioza, koje mogu znadajno utjecati
na pogorsanje respiratorne funkcije u ovih bolesnika, nekada je potrebno
konzultirati i ortopede, kirurge radi mogucdih korektivnih operativnih zahvata.
No, bitno je naglasiti da su operativni zahvati u ovih bolesnika uvijek rizi¢ni
prvenstveno zbog brojnih kardioloskih i respiratornih komplikacija koje prate
ovu bolest te konaénu odluku o operativnom zahvatu treba donijeti timski uz
dogovor svih specijalista koji lijece ove bolesnike te privolu anesteziologa®.

Opcenito sve postupke rehabilitacijskog lijeéenja ukljugujudi kineziterapiju,
primjenu odgovarajucih ortoza, pozicioniranje, dugotrajno stajanje {(samo-
stalno ili u stalku za vertikalizaciju) i druge postupke specijalist fizijatar treba
koordinirati u dogovoru s drugim nadlenim specijalistima radi mogudih
kontraindikacija, posebice kardiolokih i pulmolozkih.

VAZNOST NOVIH ZNANSTVENIH STUDIJA

Sustavnim pregledom literature vidljivo je da nema dovoljno metodolos-
kih studija za potvrdu ucinkovitosti pojedinih rehabilitacijskih programa u
lijecenju ovih bolesnika. Sve navedene studije su studije s malim uzorkom
bolesnika i jednom kohortnom skupinom, nijedna navedena studija nije
koristila kontrolnu kohortnu skupinu ili randomizirano klini¢ko istrazivanje.
To zasigurno predstavlja znacajno ogranienje svih navedenih studija te je
potrebno provesti buduée studije s veéim uzorkom bolesnika te randomizira-
na klinicka istraZivanja za utvrdivanje te potvrdu uginkovitosti odgovarajucih
rehabilitacijskih programa u lije¢enju bolesnika s Pompeovom bolesti.
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ZAKLJUCAK

Pompeova bolest ili glikogenoza tipa Il nasljedni je autosomno recesivni
metabolicki poremecaj uzrokovan manjkom ili potpunim nedostatkom en-
zima kisele alfa-glukozidaze. Bolest je ¢esto dugo vremena neprepoznata, a
dijagnoza se moze postaviti jednostavnim testom analize aktivhosti GAA-a
iz suhe kapi krvi. Zlatni standard u lije¢enju Pompeove bolesti je ENL, a uz
njegaidruge

modalitete lije¢enja nuZno je provediti i odgovarajuéi program rehabilita-
cijskog lijecenja s ciljem otuvanja i pobolj$anja klini¢kog i funkcionalnog
statusa bolesnika. To podrazumijeva koridtenje odgovarajuéih programa
fizikalne terapije, radne terapije, respiratorne terapije, logopedske terapije,
rane intervencije/edukativne/profesionalne rehabilitacije, primjenu odgo-
varajucih ortopedskih i drugih pomagala te kirurgko lije¢enje. Respiratorna
rehabilitacija te odredeni modaliteti fizikalne terapije s posebnim naglaskom
na kineziterapiju vaZan su faktor za $to povoljniji ishod lije¢enja ovih bole-
snika. Rehabilitacijsko lijeé¢enje u ovih bolesnika treba biti sveobuhvatno i
prilagodeno specifiénim potrebama svakog bolesnika, za $to je potrebno
sudjelovanje cijelog multidisciplinarnog tima.

Specijalist fizijatar ¢e u pojedinim situacijama moZda biti prvi lijegnik kojem
Ce se ovi bolesnici javiti na pregled s obzirom na potegkode misi¢no-koséta-
nog sustava. Stoga moZe posumnjati na ovu bolest, poslati bolesnika na
odgovarajuce testiranje te ga uputiti odgovarajuéem specijalistu koji se bavi
rijetkim metaboli¢kim bolestima. Pravodobno postavljanje dijagnoze ove
bolesti te pravodobno zapodinjanje s terapijom kljuéni su za $to povoljniji
ishod lijecenja.

Autori izjavljuju da nemaju sukob interesa.
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