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1ZVLECEK

Uvod: Pompejeva bolezen spada med zelo redke prirojene metabolne bolezni; zanjo je znacilen primanjkljaj
ali odsotnost encima alfa-glukozidaza. Kopicenje glikogena v misi¢nih celicah posledi¢no privede do
slabsanja misi¢ne moc¢i, mo¢nih bolecin ter napredujocih tezav z dihanjem. Namen raziskave je bil ugotoviti
vpliv bolezni na kakovost zivljenja in negovalne probleme, ki se pri tak§nem pacientu pojavijo.

Metode: Uporabljena je bila kvalitativna metodologija raziskovanja. Izveden je bil delno strukturiran intervju
s pacientko, ki ima diagnosticirano Pompejevo bolezen. Intervju smo posneli, dobesedno zapisali in analizirali
z metodo analize besedila.

Rezultati: Ugotovljeno je bilo, da je Pompejeva bolezen moc¢no vplivala na kakovost Zivljenja pacientke. Z
metodo analize besedila je bilo identificiranih pet podkategorij: sprejetje bolezni; pomo¢ bliznjih; tezave
zaradi bolezni; izvajanje vsakodnevnih aktivnosti in zdravljenje. Podkategorije so bile nato zdruzene v glavno
kategorijo, poimenovano »vpliv na kakovost Zivljenja«. Prav tako je bilo izpostavljenih sedem negovalnih
problemov: strah, Zalost, otezeno dihanje, bole¢ina, obstipacija, utrujenost, nevarnost za padec.

Diskusija in zakljucek: Pompejeva bolezen moc¢no spremeni kakovost Zivljenja pacienta, saj se slednji
srec¢uje s Stevilnimi teZavami na razli¢nih podro¢jih Zivljenja. Za zagotavljanje visje kakovosti Zivljenja in
lazje izvajanje vsakodnevnih aktivnosti je pomembno, da pacient s Pompejevo boleznijo s strani bliznjih in

zdravstvenih delavcev prejme ustrezno pomoc¢ in podporo.

ABSTRACT

Introduction: The Pompe disease is a very rare congenital disease. It is marked by a deficiency or absence of
the alpha-glucosidase enzyme. Glycogen accumulation in muscle cells consequently leads to the weakening
of muscle strength, intense pain and progressing breathing difficulties. The purpose of this research was to
determine the impact of the disease on the quality of life and health care problems that these patients have.
Methods: A qualitative research methodology was used. We conducted a semi-structured interview with a
patient who was diagnosed with Pompe disease. The interview was recorded, transcribed and analyzed by
using the method of content analysis.

Results: It has been found that Pompe disease greatly affected patients' quality of life. Content analyses
identified five subcategories: accepting the disease, help given by close family and friends, difficulties due to
the disease, performing everyday activities and treatment. The subcategories were then combined into a main
category 'the effects on the quality of life'. We also emphasized seven nursing care problems: fear, sadness,
difficult breathing, pain, obstipation, fatigue, danger of falling.

Discussion and conclusion: Pompe disease significantly changes patient's quality of life since these patients
face many problems in different areas of life. To ensure a higher quality of life and simple performance of
everyday activities, it is important that patients receive adequate help and support from close family and

friends, and health care professionals.

https://doi.org/10.14528/snr.2021.55.1.3048
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Uvod

Pompejeva bolezen spada med dedne, redke,
napredujoce misi¢ne bolezni in se deduje avtosomno
recesivno (Mori et al., 2017; Kohler, Puertollano,
& Raben, 2018). Za boleznijo lahko v enakem
razmerju zbolijo moski in Zenske. Pri tem pride do
mutacije encima kisle alfa glukozidaze, ki se nahaja
na sedemnajstem kromosomu (Aminoso, Gordillo-
Maranon, Hernandez, & Solera, 2018). Poznamo
infantilno obliko in obliko s poznim zadetkom, odvisno
od pacientove starosti in teze simptomov ob nastopu
(Mori et al., 2017). Incidenca Pompejeve bolezni je v
povpredju 1:40.000-1:300.000, odvisno od geografskega
poloZaja ter etni¢ne pripadnosti, zato sodi med redke
bolezni (Dasouki et al, 2014). Pogostost bolezni v
Evropi je 1 na 100.000 prebivalcev. Glede na Stevilo
rojstev je moznost obolenja 1 na 40.000; za Slovenijo to
pomeni, da se v povpredju na dve leti rodi en pacient s
Pompejevo boleznijo (Meznaric, Fumic, & Leonardis,
2019). Leta 2018 so bili v Sloveniji stirje pacienti, trije
odrasli in en otrok (Leonardis, 2018). Poleg tega, da je
bolezen zelo redka, ostaja dolga leta neprepoznana, saj
so simptomi na zacetku nespecifi¢ni. V primeru, da
je zmanj$ana encimska aktivnost dokazana, je treba
za dokon¢no potrditev diagnoze opraviti $e genetsko
testiranje ali mi$i¢no biopsijo (Nasimzadah, 2017).

Zmanj$ana aktivnost ali pomanjkanje encima
a-glukoziade povzroci, da se glikogen za¢ne kopiiti v
razli¢nih tkivih in organih. Bolezen najbolj prizadene
sréne in skeletne misice ter jetra (Kohler et al., 2018).
Med prve znake bolezni spadajo postopno slabsanje
hoje zaradi oslabelosti misic, krci ter misi¢ne bolecine.
Kasneje se z napredovanjem bolezni pojavijo tudi
motnje dihanja Ze pri manj$ih naporih ter tudi vnocem
¢asu, kar vodi do motenj spanja, jutranjih glavobolov
in prekomerne utrujenosti ¢ez dan; zmanjsana je tudi
koncentracija, prav tako je znacilen tudi slabsi apetit
(Meznaric et al., 2019). Pacienti s Pompejevo boleznijo
so v raziskavi bolecino sicer opisali kot blago, vendar
je kljub temu mo¢no zmanjsala kakovost Zivljenja ter
prispevala k vecji dovzetnost za depresijo in tesnobo
(Giingor et al,, 2013). Prav tako mnogi pacienti niso
sposobni se izobraZzevati ali delati, omejitve pa se v
primerjavi z ostalo populacijo kazejo tudi v fizi¢nem
stanju (Giingor et al., 2016). Eden najznacilnejsih
znakov bolezni je $ibkost dihalnih miSic. Simptomi
se najprej kazejo ponoci, pozneje pa tudi ¢ez dan
(Giingor et al., 2016). Pri pacientih pride v kon¢ni fazi
do hipoksemije ter hipoventilacije, pogosto tudi do
dihalne odpovedi (Boentert, Drager, Glatz, & Young,
2016).

Encimska nadomestna terapija je nacin zdravljenja,
pri katerem se v telo vnasa encim, ki ga v telesu
primanjkuje (Masat et al,, 2016). Stroski encimske
terapije za odraslega pacienta so zelo visoki, poleg tega
je encimsko zdravljenje vsezivljenjsko (Nasimzadah,
2017).

Raziskave (Vielhaber et al, 2011; De Vries et
al, 2012; Giingor et al, 2013, 2016;) kazejo, da
encimsko nadomestno zdravljenje izbolj$a izvajanje
vsakodnevnih aktivnosti oseb s Pompejevo boleznijo,
s tem pa posledi¢no pripomore tudi k izboljsanju
kakovosti zivljenja. Van Capelle et al. (2008) so v
raziskaviugotovili, daseje pacientu, kijebil popolnoma
odvisen od invalidskega vozi¢ka in ventilatorja, po
prejemanju encimske terapije v prvih treh letih plju¢na
funkcija stabilizirala, drugemu pacientu, tetraplegiku,
ki je 21 ur na dan lezal v postelji, se je po prejemanju
encimske terapije dihalna funkcija stabilizirala,
hkrati pa se je stanje tako izboljsalo, da je sposoben
ostati na nogah trinajst ur na dan. Tudi pri tretjem
pacientu, ki je bil dve leti odvisen od invalidskega
vozicka, sta se miSi¢na mo¢ in funkcija v prvih treh
letih zdravljenja zelo izboljsali. Giingor et al. (2016) so
po desetih letih zbiranja podatkov ugotovili pozitiven
u¢inek encimskega nadomestnega zdravljenja na
fizi¢no zmogljivost pacientov. Ugotovili so, da se je
utrujenost ob uporabi nadomestnega encimskega
zdravljenja zmanjsala, kar je dodatno pripomoglo k
vi$ji kakovosti Zivljenja. Prav tako so Vielhaber et al.
(2011) ob spremljanju dveh pacientov ugotovili, da se
je misi¢na mo¢ po Stiriindvajsetmese¢nem zdravljenju
z encimsko terapijo izboljsala za 2-3 %.

Namen in cilji

Namen raziskave je bil ugotoviti vpliv Pompejevo
bolezni na kakovost Zivljenja ter izpostaviti tezave,
ki se pojavljajo pri pacientu s Pompejevo boleznijo.
Zastavili smo naslednji raziskovalni vprasanji:

- Kaksne tezave se pojavljajo pri pacientu s Pompejevo
boleznijo?
- Kako bolezen vpliva na kakovost Zivljenja pacienta s

Pompejevo boleznijo?

Metode

V okviru raziskave smo izvedli kvalitativno opisno
raziskavo, ki raziskovalcu omogoca natancen opis
raziskovalnega problema (Sandelowski, 2000).
Uporabljamo jo, kadar za razjasnitev pojava pridobimo
informacijo neposredno od tistih, ki so sooceni s
predmetom raziskave. To pomeni, da lahko relevantno
informacijo o vplivu bolezni na kakovost Zivljenja pacienta
dobimo samo od pacienta samega. Podatki so bili zbrani z
delno strukturiranim intervjujem in analizirani z metodo
analize besedila (Hsieh & Shannon, 2005).

Opis instrumenta

Za pridobitev podatkov smo uporabili delno
strukturiran intervju. Pripravili smo vodilo za intervju,
ki je vklju¢evalo sedem odprtih vprasanj: »Katere
tezave so se pojavile pri vas, da ste se odlo¢ili za pregled
pri zdravniku?«; »Kako ste sprejeli bolezen in kako ste



18 Halec, B., Zunkovi¢, O., Horvat Pinterié, G., & Lorber, M. (2021) / Obzornik zdravstvene nege, 55(1), pp. 16-23.

se ob postavitvi diagnoze pocutili?«; »Kako so vasi
bliznji sprejeli bolezen?«; »Kako je bolezen vplivala na
vase Zivljenje?«; »Na katerih podro¢jih ste imeli tezave
in katere?«; »Kako bi ocenili vpliv encimske terapije na
bolezen oziroma kaj se je v vasem Zivljenju po uvedbi
terapije spremenilo?«; »Kako je s pojavom tezav po
ukinitvi encimskega zdravljenja oziroma kako bi
opisali vase zivljenje sedaj?« Prvi del intervjuja je bil
namenjen vzpostavljanju zaupanja. Med intervjujem
smo intervjuvanko usmerjali z dodatno zastavljenimi
vprasanji, ki so se nanasala na obravnavano tematiko.

Opis vzorca

V raziskavo je bila vkljucena pacientka, stara 75 let,
ki ima Pompejevo bolezen diagnosticirano deset let in
je encimsko terapijo prejemala devet let. V Sloveniji so
bili leta 2018 (v ¢asu raziskave) trije odrasli pacienti
in en otrok s Pompejevo boleznijo, kar pomeni, da
je en pacient predstavljal 25 % celotne populacije v
Sloveniji.

Opis poteka raziskave in obdelave podatkov

Po pridobitvi soglasja institucije in komisije
za medicinsko etiko sodelujoce institucije smo
intervjuvanko / pacientko seznanili z namenom
in cilji raziskave. Pacientko smo pred izvedbo
intervjuja prosili za podpis soglasja za sodelovanje v
raziskavi. Vabila ni spremljal pritisk ali neprimerno
napeljevanje k sodelovanju v raziskavi. Sodelovanje
je bilo prostovoljno, kadar koli med raziskavo je
pacientka lahko odklonila sodelovanje, zagotovljena
je bila anonimnost, njene identitete nismo razkrili v
nobenem dokumentu. Seznanili smo jo z informacijo,
da bodo vsi podatki objektivno in zaupno obravnavani

ter uporabljeni izklju¢no v raziskovalne namene.
Raziskava je potekala v mirnem, nemotecem okolju.
Po zaprosilu in pisni privolitvi pacientke smo intervju
najprej posneli ter ga nato dobesedno prepisali. Za
obdelavo podatkov smo uporabili metodo analize
besedila (Hsieh & Shanon, 2005), ki poteka v vec
korakih. Najprej smo intervju veckrat v celoti prebrali,
nato smo v besedilu poiskali klju¢ne misli in oblikovali
kode, ki smo jih vsebinsko smiselno povezali v
podkategorije in oblikovali glavno kategorijo. Z
vidika verodostojnosti in kredibilnosti rezultatov
smo uporabili pridobivanje raznolikih podatkov,
konstantno primerjavo podatkov, opazovanje sodelujoce
pacientke, sodelovanje s sodelujo¢o pacientko,
primerjalno analizo primera, ki jo je opravil prvi avtor,
in primerjavo z analizo soavtorice (Polit & Beck, 2017).
Prav tako smo verodostojnost zagotavljali tako, da je
intervju posnel in prepisal prvi avtor. Vsa morebitna
nestrinjanja so bila soglasno razresena.

Rezultati

Pacientka je stara 75 let, teZave so se zalele Ze
pri 51. letu, ko je bila pregledana zaradi $ibkosti
misic medeni¢nega obroca. Tezave so v naslednjih
letih postajale vedno hujse in kljub prejemanju
razliéne simptomatske terapije se njeno stanje ni
izboljsalo. Vsako leto se je udelezevala rehabilitacije
v okviru Drustva distrofikov in v starosti 65 let so
ji diagnosticirali Pompejevo bolezen. Pacientka je
encimsko terapijo prejemala devet let. Zaradi slabega
zadnjega izvida testiranja (izvajalo se je vsake pol
leta) pacientka ni bila ve¢ upravi¢ena do prejemanja
encimske terapije. Intervju je bil izveden $tiri mesece
po ukinitvi zdravljenja z nadomestno encimsko
terapijo.

Tabela 1: Shematicni prikaz razvoja podkategorij in kategorije
Tabel 1: A schematic view of the development of subcategories and category

Kategorija/  Podkategorije/ Kode/
Category Subcategory Codes
Sprejetje bolezni RazmiSljanje, zakaj zboli§; nepoznavanje bolezni; prejemanje informacij; Zalost;
stres; nespe¢nost; razmisljanje o usodi otrok; sprijazniti se s situacijo.
Pomo¢ bliznjih Podpora s strani svojcev; pomoc¢ sina; skrb prijateljev.
Tezave zaradi bolezni Popuscanje moci v nogah, spotikanje; zdravnik ni vedel, kaksno zdravilo
naj predpise; premestitev v drugo bolnisnico; terapije niso pomagale; tezje
dvigovanje; teZave s hojo; glavoboli; tezave z zaprtjem; uporaba odvajal; strah
Kakovost pred padci; uporaba hodulje in bergel; slabse ravnotezje; utrujenost; tezave
Zivljenja z dihanjem, $e posebej pono¢i; uporaba aparata za dihanje; terapija proti

boled¢inam; bole¢ine v ramenih, hrbtu, krizu.

Izvajanje vsakodnevnih

Tezave pri vsakodnevnih aktivnosti; potreben daljsi cas za izvedbo aktivnosti;

aktivnosti pomo¢ pri kuhanju; ¢iS¢enje; nakupovanje; izvajanje osebne higiene; pomo¢
otrok; predstavlja obremenitev; kljub bolecini vztrajanje, voznja.
Zdravljenje Voznja v Ljubljano; pozitiven vpliv na pocutje; testiranje vsako leto; samo eno

zdravilo; ¢asovno dolgotrajna aplikacija; zelo drago zdravilo; boljse pocutje;
stabilnejsa hoja; manjse bole¢ine; upocasni potek bolezni; krajsi ¢as potreben
aparat za dihanje; ukinitev zdravljenja; poslabsanje tezav.
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Na podlagi branja in analize besedila smo
izpostavili enainpetdeset kod, ki so se nanasale na nas
raziskovalni problem. Kode smo nato razvrstili v pet
podkategorij: sprejetje bolezni; pomo¢ bliznjih; tezave
zaradi bolezni; izvajanje vsakodnevnih aktivnosti ter
zdravljenje. Nato smo jih zdruzili v glavno kategorijo
»kakovost Zivljenja osebe s Pompejevo boleznijo«
(Tabela 1).

Sprejetje bolezni

Ceprav je velikokrat tezko in je za sprejetje bolezni
potreben cas, je pomembno, da pacient bolezen
sprejme, saj se le tako lahko spoprime s tezavami, ki
jo spremljajo.

Cez &as sem bolezen sprejela, ne morem ni¢ narediti.
Pogosto razmisliam o tem, kdo bo zame skrbel, ko bo
se to vse nadaljevalo tako, da ne bom mogla ve¢ sama
hoditi; vsi so v sluzbi. To me najbolj skrbi, skusam Se vse
sama opraviti, koliko se le da, vendar vem, da vecno to
ne bo mogoce.

Pomoc bliznjih

Pri neozdravljivi bolezni je pomembno, da
posameznik prejme ustrezno pomoc¢ in podporo
s strani svojih najblizjih, saj se tako z boleznijo
in tezavami, ki jih ta prinasa s seboj, veliko lazje
spoprijema.

Drugace pa me podpirajo pri vseh aktivnostih;
vsakodnevno mi pripeljejo stvari iz trgovine, ki jih
potrebujem. Pomagajo mi pri aktivnostih, ki jih sama
nisem zmozna, kot so nakupovanje, voznja. Sin zelo
lepo skrbi zame, tudi med zdravljenjem me je podpiral,
mi urejal vse papirje, sem zelo vesela in ponosna na to,
da imam tako pridnega otroka.

V tak$ni situaciji imajo pomembno vlogo tudi
prijatelji, saj lahko prav ti osebi nudijo dodatno
podporo pri obvladovanju bolezni. Intervjuvanka
navede:

Prijatelji me redno obiskujejo, se zanimajo zame.
Tudi moji sosedje mi pomagajo, ko Ze vidijo, da pridem
mimo, zmerom drZijo vrata odprta, mi pomagajo, Ce
nosim kaj tezkega v rokah.

Tezave zaradi bolezni

Znake Pompejeve bolezni je tezko razlikovati
od znakov, ki se pojavljajo pri misi¢ni distrofiji,
Se posebej pri pozni obliki bolezni. Ce znaki niso
pravocasno prepoznani in bolezen ni karseda hitro
diagnosticirana, ima to lahko za pacienta dolgoro¢no
hude posledice.

Zacelo se je z utrujenostjo in popuscanjem moci v
nogah, pogosto sem se tudi spotikala. Takrat sem bila
stara komaj 51 let, hodila sem v sluzbo in si nisem ni¢
kaj mislila pri tem, vendar sem kljub temu raje sla k
zdravniku.

Pompejevo bolezen je zelo tezko odkriti, Se posebej
v zgodnji fazi bolezni. Zato so potrebna razli¢na
testiranja, s katerimi bolezen lahko potrdimo, kar pa
je za sam zacletek zdravljenja nujno potrebno.

Zdravnik ni vedel, kaj naj mi predpise, zato me je
poslal na nevroloski oddelek. Zal tisti cas Se niso imeli
tako naprednih aparatur, da bi lahko opravili vse
preglede, zato so me poslali v Ljubljano, kjer so sklepali,
da naj bi slo za misicno distrofijo.

Brez pravocasnega in pravilnega zdravljenja
napredovanja bolezni ni moZno upocasniti, saj gre
za bolezen, pri kateri se simptomi in znaki bolezni
postopoma slabsajo, bolezen hitro napreduje.

Prejela sem veliko tablet, veliko preiskav in terapij
sem dala skozi, vendar ni bilo ni¢ bolje. Pravzaprav
je bilo vedno slabse, v nogah sem imela vedno manj
moci, vedno teZje sem dvigovala razlicna bremena, tudi
hodila sem vedno teZje, glavobole sem imela vsak dan.

Najpogostejsitezavi, ki se pojavljata prinapredovanju
Pompejeve bolezni, sta utrujenost in otezkoceno
dihanje. Pacienti posledi¢no potrebujejo celo aparat
za neinvazivno predihavanje. Prav tako imajo zelo
pogosto tudi tezave z odvajanjem blata.

Tezave imam z dihanjem, zelo hitro se utrudim.
Ponoci za lazje dihanje uporabljam aparat. Na zacetku,
ko sem ga zacela uporabljati, sem ga ponoli rabila
priblizno tri ure, zdaj ga imam namescenega od sedem
do osem ur, vendar mi pomaga; na zacletku se je bilo
tezko navaditi, vendar je ez Cas slo.

Tezave imam tudi z blatom, voda pa gre brez teZav.
Pogosto sem zaprta, na blato ne grem po tri dni.
Predpisan imam sirup Portalak, ki ga vzamem, Ce cutim
napetost v trebuhu, dve Zlici trikrat na dan.

Med znalilnosti bolezni sodi tudi prisotnost
bole¢ine. Pomembno je, da bole¢ino vzamemo zares
in jo ustrezno obravnavamo, ¢etudi je glede na oceno
minimalna ali zmerna. Boledina vpliva na opravljanje
aktivnosti, zato je toliko bolj pomembno, da se
pacienti navadijo ziveti z njo, tako da prilagodijo svoj
nacin Zzivljenja (npr. da pri izvajanju aktivnosti ne
pretiravajo, temvec jih opravijo previdno in pocasi).

Imam pa bolecine, najbolj cutim to v predelu ramen,
hrbtenice ter krizu. Ce so boletine zelo hude, vzamem
eno tableto Lekadola®, kar v vecini primerov pomaga.

Bole¢ina me je sicer na zacetku zelo obremenjevala pri
mojih aktivnostih, vendar sem se tudi na to navadila,
zdaj stvar raje opravim pocasi in previdno, takrat je
bolecina bolj mila. Sama pri sebi si mislim, da je casa
dovolj, zato me tudi to vec ne moti.

Pri pacientih s Pompejevo boleznijo pride
pogosto tudi do padcev, saj pacienti zaradi bolecin,
zmanj$anega obc¢utka in moci v nogah velikokrat
izgubijo ravnotezje. Priporocljivo je, da pri hoji
uporabljajo pripomocke za dodatno stabilnost.

Zelo me je strah padcev, pri hoji sem zelo previdna, v
stanovanju uporabljam hoduljo, ko sem zunaj, pa bergle.
Bolezen je namrec zelo vplivala na moje ravnoteZje,
tudi pogosto se mi zvrti, zato moram tudi zelo paziti, da
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ne padem. Tudi bolecine imam v nogah, hodim pa tudi
zelo tezko, vendar se trudim.

Izvajanje vsakodnevnih aktivnosti

Bolezen vpliva na kakovost Zivljenja, oseba s¢asoma
ne more¢ ve¢ opravljati svojih vsakodnevnih aktivnosti,
kar izpostavi tudi intervjuvanka. V tak$nih situacijah
je izrednega pomena, da oseba prejme zadostno
pomoc s strani bliznjih. To vpliva na samozavest in
omogoca spoznanje, da nisi sam.

Prej sem vozila avto, zelo rada, vendar sem opazila,
da so se zaradi bolezni tudi moji refleksi poslabsali, zato
sem voZnjo z avtom ukinila.

Srecna sem, da imam sina, ki mi stoji ob strani. Sama
nisem ve¢ zmozna opravljati nakupov v trgovini, tezkih
bremen namrec nisem ve¢ zmozna nositi. Tudi prijatelji
skrbijo zame. Prijatelji me hodijo redno obiskat, mi
pomagajo pri hisnih opravilih, Ce je potrebno.

Kljub bolecini, ki se pojavlja zaradi bolezni, je
pomembno, da oseba sprejme situacijo in ostane
aktivna, kolikor je mogoce.

Za kuhanje in cis¢enje porabim veliko Ccasa, tudi
umivam se po eno uro, véasih Se ve¢. Najprej sem se zelo
obremenjevala s tem, vendar sem zdaj sprejela, sama
pri sebi si mislim, da moram potrpeti, cetudi traja to
eno uro, se trudim. Srecna sem, da Se te stvari sploh
lahko sama izvajam in ne potrebujem tuje pomoli.
Zelo rada se Se vozim s skuterjem, ki ga vsako leto tudi
vzamem s seboj v Izolo na srecanje distrofikov, kjer se
vozim po ulicah, sicer me noge pri voznji bolijo, vendar
me obcutek voznje pomiri, uzivam v tem.

Zdravljenje

Encimska nadomestna terapija je cenovno zelo
draga, aplikacija tega zdravila pa zelo zahtevna, zaradi
Cesar so potrebna dodatna izobrazevanja medicinskih
sester. Myozyme® je zaenkrat edino znano zdravilo za
zdravljenje Pompejeve bolezni.

Nisem imela besed, ko mi je zdravnik povedal, da je
ena doza vredna okrog 12.000 € in da je do zdaj to edini
nacin zdravljenja bolezni.

Zelo sem bila srecna, vedno, ko sem prisla na aplikacijo
zdravila, so me sestre z nasmehom pricakale. Izvedela
sem tudi, da so morale sestre hoditi na izobraZevanja v
Ljubljano za aplikacijo tega zdravila.

Encimska nadomestna terapija ima velik vpliv na
kakovost Zivljenja. Bolecina se v veliki meri zmanjsa,
zaradi Cesar je opravljanje aktivnosti manj bolece in
posledi¢no tudi lazje.

Cez ¢as pa je bilo boljse, zdravljenje mi je pomagalo
pri vseh aktivnostih, bolecine niso bile vec tako mocne.
Tudi hoja je bila stabilnejsa.

Pacienti encimsko nadomestno terapijo ocenjujejo
kot zelo koristno. Navajajo, da se potek bolezni
upocasni, bolje se pocutijo in lazje opravljajo
dejavnosti.

Zdravljenje bi ocenila kot zelo koristno, saj imam
oblutek, da bi brez zdravljenja Ze zdavnaj leZala v
postelji. Sicer se je moje zdravstveno stanje slabsalo,
vendar menim, da je imela na tem podrocju encimska
terapija velik vpliv, saj je potek upoclasnila. Tudi sama
sem se bolje pocutila, veliko ve¢ energije sem imela,
svoje dejavnosti sem laZje opravljala.

Izvidi ob zadnjem testiranju so po devetih letih
zdravljenja z encimsko terapijo pokazali, da pacientka
do terapije ni ve¢ upravicena, zato navaja zalost in
tudi jezo, saj ji niso dali moznosti osebnega razgovora
glede izvidov. Po ukinitvi terapije so se teZave ponovno
povecale, najprej je zaznala razliko pri pojavnosti
bole¢in po celotnem telesu, prav tako je veliko tezje
hodila in bila vedno bolj utrujena.

Zaradi slabe hoje in slabe spirometrije so ocenili, da
mi terapija ve¢ ne pomaga. Zalosti me, da me osebno
niso vprasali, kako sem se tisti dan pocutila, ampak so
rezultate poslali na zavarovalnico v Ljubljano, zaradi
Cesar so mi zdravljenje ukinili.

Tezave po ukinitvi encimske terapije so se najbolj
kazale pri bolecinah, ki so prisotne po celem telesu,
pri dihanju nisem opazila veljih sprememb. Imam
pa obcutek, da zdaj vedno teZje hodim, zelo hitro se
utrudim, prehodim lahko okrog Stirideset metrov, pa Se
to traja deset minut, vmes se moram namrec ustaviti.

Na podlagi pridobljenih podatkov smo izpostavili
sedem negovalnih problemov (Sest aktualnih in
en potencialni), s katerimi se sreCuje pacientka:
strah (zaradi nezmozZnosti samostojnega Zivljenja
ob napredovanju bolezni); Zalost (zaradi ukinitve
encimske terapije); otezeno dihanje (potrebuje
pogostejSe pocitke ob manjsih naporih, uporaba
aparata za neinvazivno predihavanje); bole¢ina (v
ramenih, hrbtenici in krizu); zaprtje (potrebuje
odvajala); utrujenost (vse vedja); nevarnost padca
(zaradi bolecin in utrujenosti, uporaba pripomockov
za hojo).

Diskusija

Z raziskavo smo Zzeleli preuciti vpliv bolezni na
kakovost Zivljenja osebe s Pompejevo boleznijo.
Glede na kvalitativno raziskavo smo izpostavili pet
podkategorij, ki odrazajo vpliv bolezni na kakovost
zivljenja pacientke: sprejetje bolezni, pomoc¢ bliznjih,
tezave zaradi bolezni, izvajanje vsakodnevnih
aktivnosti in zdravljenje.

Kot glavno ugotovitev lahko izpostavimo, da je vpliv
bolezni na Zivljenje pacientke s Pompejevo boleznijo
zelo velik, saj se zaradi bolezni pojavljajo teZave pri
izvajanju vsakodnevnih aktivnosti. Naga ugotovitev se
sklada z ugotovitvami avtorjev (Schiiller, Wenninger,
Strigl-Pill, & Schoser, 2012; Schoser, 2013, 2019), ki
navajajo, da se pri pozni obliki bolezni pojavijo tezave
pri izvajanju vsakodnevnih aktivnosti. Navajajo,
da se pacienti hitro utrudijo, kar vpliva na izvajanje
osnovnih zivljenjskih aktivnosti, za katere potrebujejo
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vec Casa. Navedeno pogosto privede do pomanjkanja
samozavesti in depresivnega razpolozenja. Barcaccia
et al. (2013) navajajo, da je vpliv bolezni na kakovost
zivljenja odvisen od oblike, v kateri nastopi.

Ugotovili smo, da se pri pacientki pogosto pojavljata
utrujenost in bolec¢ina, ki posledi¢no povzrodata
tudi teZave pri hoji. Pacientka omenja tudi pogoste
motnje koncentracije, ki prav tako vplivajo na
izvajanje vsakodnevnih aktivnosti, kot sta kuhanje
in ¢i$¢enje. Pacientka zanje porabi veliko ve¢ casa
kot pred boleznijo. Tudi Schiiller et al. (2013) ter
Kohler et al. (2018) navajajo, da so za pozno obliko
Pompejeve bolezni znadilni utrujenost, bolecine in
kr¢i v miSicah po telesu. Pacientka je zaradi oteZene
hoje izpostavljena tudi nevarnostim padca. Da bi bila
njena hoja ¢im bolj stabilna, uporablja hoduljo in
bergle. Ugotovili smo tudi, da pacientka trpi zaradi
otezenega dihanja, Se posebej ponoci. Posledi¢no je
zacela uporabljati aparat za neinvazivno predihavanje,
ki ga je najprej potrebovala priblizno tri ure na no¢, z
napredovanjem bolezni pa so se potrebe po aparatu
postopoma povecale na sedem ur. Kohler et al. (2018)
izpostavljajo, da ima 50 % pacientov ali ve¢ tezave
z dihanjem, ki nastanejo postopoma in se pogosto
pojavljajo v noc¢nem casu oziroma med spanjem.
Posledi¢no se pojavljajo motnje koncentracije, jutranji
glavoboli ter utrujenost ¢ez dan. Tudi v Mediately
Register zdravil (2012) navajajo, da pacienti s poznim
nastopom bolezni pogosto trpijo zaradi otezenega
dihanja, kar s¢asoma vodi do hudih dihalnih stisk
in potrebe po dihalni podpori s pomocjo aparata za
neinvazivno predihavanje. Glede na nase ugotovitve
se strinjamo s Kanters, van der Ploeg, Brouwer,
& Hakkaart (2013), ki so ugotovili, da Zzeli vec¢ina
pacientov vsakodnevne aktivnosti izvajati sama, saj
to pripomore k njihovi samozavesti. Hkrati je zelo
pomembno, da pacienti dobivajo veliko mero pomoci
od svojih bliznjih. Pomo¢ na domu prispeva k visji
kakovosti zivljenja. Tudi mi smo v raziskavi ugotovili,
da predstavlja pomo¢ bliznjih pomembnem dejavnik,
ki pripomore k visji kakovosti Zivljenja pacientov s
Pompejevo boleznijo.

Pri pacientki je razvoj bolezni potekal pocasi, k ¢emur
je v najvedji meri pripomogla encimska terapija. Sama
namre¢ pravi, da se je med zdravljenjem z encimsko
nadomestno terapijo pocutila dobro, bolecine so bile
minimalne, hoja pa je bila bolj stabilna. Tudi drugi
avtorji (Vielhaber et al., 2011; De Vries et al., 2012;
Giingor et al., 2013, 2016) izpostavljajo pozitivne
ucinke encimske nadomestne terapije in navajajo, da
ta v veliki meri pripomore k visji kakovosti Zivljenja
pacientov s Pompejevo boleznijo. Po ukinitvi
encimske nadomestne terapije je pacientka zaznala
hitrejse napredovanje bolezni. Bole¢ina je postala
mocnejsa in pogostejsa, hoja pa posledi¢no vedno
tezja. Mnogo hitreje, tudi pri manj$ih naporih, je
obcutila utrujenost. Zaradi ukinitve encimske terapije
je bila pacientka zelo Zalostna, nastopil je strah, da ji

bo bolezen onemogocila samostojno Zivljenje.

Po pregledu medicinske in negovalne dokumentacije
ter izvedenega intervjuja smo izpostavili sedem
negovalnih problemov: strah, Zalost, otezeno dihanje,
bolecine, tezave z odvajanjem blata, pogosto utrujenost
ter nevarnost za padec. Glede na izpostavljene
negovalne probleme se strinjamo s Cuplerjem et
al. (2011), ki navajajo, da je Pompejeva bolezen
multisistemska in da zahteva interdisciplinarno
obravnavo ve¢ strokovnjakov, kot so fizioterapevt,
logoped, ortoped, nevrolog in drugi. Prav tako
izpostavijo, da je potrebno redno spremljanje in
zdravljenje morebitnih srénih in plju¢nih motenj.

Izvedena raziskava je bila omejena na intervju z enim
pacientom, saj zaradi redkosti bolezni ni bilo mogoce
pridobiti ve¢ intervjuvancev. Rezultatov ni mogoce
v celoti posplositi, saj smo obravnavali le eno osebo
s specifiénimi tezavami in potrebami. Kljub temu
nam pridobljeni rezultati prikazejo kompleksnost
obravnavane bolezni in ponujajo moznost dodatnih
raziskav tudi na podroc¢ju prepoznavanja potreb
svojcev pacientov s Pompejevo boleznijo.

Zakljucek

Ugotovili smo, da je Pompejeva bolezen redka
bolezen, o kateri je le malo znanega. To se kaze
predvsem z zelo malo dostopne literature, $e posebej
v slovenskem okolju. Gre za kompleksno bolezen, ki
mocno vpliva na izvajanje vsakodnevnih aktivnosti in
s tem posledi¢no na kakovost pacientovega zivljenja.
Osebe s Pompejevo boleznijo se srecujejo s tezkimi
situacijami, saj gre za neozdravljivo bolezen, ki jo je
zelo tezko diagnosticirati, zdravljenje, do katerega
sploh niso upraviceni vsi pacienti, pa predstavlja zelo
velik strosek.

Pacienti s Pompejevo boleznijo trpijo zaradi
bolecin, posledicno se zmanj$a zmoznost izvajanja
vsakodnevnih aktivnosti. Prav tako navajajo tudi
tezave z dihanjem in gibanjem; v napredovali fazi
postanejo popolnoma odvisni od tuje pomoci, kar
vsekakor zmanjsa kakovost zivljenja. Ugotovili smo,
kako pomembno je za paciente zavedanje, da lahko
sami zase veliko naredijo, da ostanejo pozitivni in
krepijo aktivnosti, ki so jih $e zmozni izvajati, ¢etudi
potrebujejo zanje precej ve¢ ¢asa. Pomembno vlogo
pri tem imajo zdravstveno osebje in seveda tudi svojci,
ki osebo motivirajo, ji nudijo pomoc¢ ter podporo.
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