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많은 유아, 아동, 성인 폼페병 환자들이 초기에 호흡 
문제로 증상을 보이게 되는데, 이는 근육이 
약해짐에 따라 더 나빠질 수 있습니다. 이러한 
문제는 질환의 단계나 중증도에 따라 느리게 
진행되거나 혹은 갑작스럽게 찾아올 수 있습니다. 
본 유인물은 가장 흔한 호흡 문제와 더불어 이를 
어떻게 완화시킬 수 있는지, 또 수술을 해야 하거나 
비상시에 폐 기능을 유지 혹은 회복시키기 위해 
어떤 단계를 밟아야 하는지를 설명하고 있습니다. 
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중

 미칩니다. 의학적 용어로는 

 
 만큼 충분히 기침을 하지 

, 폐기능과 근육(특히 하지근육) 약화 사이에 어느 정도 연관이 있는 것으로 

합 어

증가 없이 음식 섭취를 할 수 있는 능력) 등의 임상 요인을 추가로 평가할 

 
Q: 왜 폼페병 환자에게 호흡 문제가 생기나요? 
A: 폼페병은 횡격막을 약화시킵니다. 횡격막은 돔 
형태의 근육으로 흉부와 복강을 분리시킵니다. 
호흡계를 조절하는 데에는 횡격막, 늑간근, 복근, 
보조호흡근 등 네 가지 근육이 있습니다. 이 네개의 
근육이 호흡에 요한 역할을 합니다. 이들 근육이 약해지면, 폐에 공기를 채우고 
이산화탄소(CO2)를 내보내기 위한 충분한 숨을 쉬기 힘들어질 수 있습니다. 이렇게 되면 당신의 
피에 CO2가 축적되어 기분이 안 좋아지고 전반적인 건강에 영향을
호흡부전이라고 합니다.  

폼페병이 진행됨에 따라, 근육은 약해지게 되고 폐활량 저하, 혈액 가스 이상, 수면 호흡 장애 및 
기침 반사 장애 등이 생길 수 있습니다. 만약 기도 내 점액을 제거할
못하게 되면, 폐 감염 및 다른 건강 문제로 이어질 수 있습니다.  

폼페병으로 인해 폐 기능 상실이 진행될 수 있습니다. 약 60%의 후기 발병형 폼페병 환자들에서 
깊이 숨쉬는 능력이 경미하게 감소되어 폐의 가스 교환량 저하를 보였습니다. 근육 약화의 
패턴은 다양하지만
관찰되었습니다. 

횡격막 약화는 폼페병의 초기 및 주요 증상일 수 있으며, 환자가 여전히 걸을 수 있는 
상태임에도 종종 호흡 부전이 진행되기도 니다. 떤 환자의 경우는 호흡 부전이 질환의 초기 
임상 증상인 경우도 있습니다. 횡격막 약화는 환자가 반듯이 드러누웠을 때 대비 앉은 
자세에서의 폐활량(VC) 감소에 의해 특정 지을 수 있습니다. 유아의 폐 기능에 대한 객관적인 
평가는 기술적으로 어렵기 때문에, 완전한 폐 기능 평가를 위해서는 주간 에너지 레벨과 
피로도(호흡 운동 



폼페병에서의 호흡 문제 

2 
 www.worldpompe.org Supported by an Unrestricted grant from  

 August 2005 Code 004 
  Rev May 2011 

 

요가 있습니다. 

치를 유지하지 못하는 것을 의미합니다. 
때 치료하지 못하면 죽음으로 이어질 수도 있습니다. 

 저하되면서 발생하는 호흡 기능 장애의 징후와 증상은 다양합니다. 

는 저하 (예를 들어, 체육 시간에 잘 못한다거나, 일을 완료하는 데에 

 때나 육체 노동 또는 운동을 한 뒤에 숨을 헐떡인다. 
감퇴. 

 데에 어려움이 있다. 
 자주 꾼다. 

 깊이 잠들기가 어려운 증상을 인지하게 된다면 
것들을 완화시키는 조치도 취할 수 있습니다. 

시의 보조 근육 사용, 가스 교환의 적절성, 환자의 기침의 질 등에 초점을 

필
 
Q: 호흡 기능(폐 기능) 장애란 무엇인가요? 
A: 호흡 기능 장애란 폐가 신체 세포에서 필요로 하는 만큼의 충분한 산소를 취할 수 없거나 
충분한 이산화탄소를 밀어낼 수 없는 상태를 말합니다. 폐 기능 장애라고도 불립니다. 적절한 
치료가 없으면 호흡 부전으로 이어질 수 있습니다. 호흡 부전은 호흡기계의 부적절한 가스 
교환으로 인해 혈관 내에 산소와 이산화탄소가 정상 수
제
 
Q: 폼페병을 진단 받은 사람에게 나타나는 호흡 문제의 징후와 증상에는 어떤 게 있나요? 
A: 폐의 가스 교환량이

일상 생활에서의 영향 
• 집중하거나 주의를 유지하는 게 힘들다. 
• 행동 능력의 눈에 띄

시간이 더 드는 등). 
• 가만히 있을
• 식욕 

수면 문제들 
• 하루 종일 무척 피곤하거나 졸리다. 
• 잠들거나 깊게 자는
• 악몽을

다른 문제들 
• 불안 
• 우울증 
• 아침 두통 
• 약한 재채기와 기침 
• 호흡을 하기 위해 목과 등 근육을 쓰는 경우. 

위 증상 중 하나 이상을 가지고 있다고 해서 반드시 호흡에 문제가 있다는 걸 의미하진 않습니다. 
하지만 하루 종일 기능을 발휘하지 못하거나 밤에
그
 
Q: 얼마나 자주 호흡 기능을 검사해야 할까요? 
A: 호흡 기능 상태는 매번 병원 방문 시 기침, 숨 헐떡임, 운동 허용량, 에너지 수치, 피로 정도, 
아기의 경우는 음식 섭취 능력 등을 중점적으로 살핌으로써 평가할 수 있습니다. 신체 검사 시 
호흡 기능 정도, 호흡 
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T)로서 폐의 기능, 특히 
(

다. 횡격막 약화는 드러누운 상태에서의 폐활량을 측정함으로써 

수 있습니다. 음압흡입력 측정(NIFM)은 MIP와 비슷한 

비침습적 방법이며, 호기말 이산화탄소 분압 

다른 신체 조직으로 운반하여 세포가 이용할 수  

모니터링 
는 것으로 주로 마취 상태나 집중 치료 시의 모니터링 도구로서 개발되었습니다. 

자가 폐확장부전 (폐의 완전 혹은 부분적 허탈)을 일으키거나 폐렴에 
리기 쉽게 만듭니다. 

흉부 근육을 최대한 사용하여 기침을 하기 쉽게 만드는 요법에는 어떤 종류들이 

어짜서 폐에 공기를 집어넣는 도구)을 

두어야 할 것입니다.  

폐활량측정법(호흡을 측정하는 것)은 가장 흔한 폐 기능 테스트(PF
들이마시고 내쉴 수 있는 공기의 양(부피)과 속도 흐름)를 측정합니다.  

후기 발병형 환자의 폐 기능 테스트에는 폐활량(VC) 측정을 포함해야 하며, 1초간 
강제호기폐활량(FEV1), 최고 흡기압(MIP), 최고 호기압(MEP) 등의 측정이 호흡 근육 약화를 
평가하는 데 도움이 될 수 있습니
더 자세히 평가할 수 있습니다.  

영아 발병형의 경우, 폐활량측정법은 선택할 수 없으며, 영아 폐 기능 테스트는 진정제를 필요로 
할 수도 있어 권장되지 않습니다. 가능한 경우에는 울기 폐활량(crying vital capacity, CVC)이 영아 
폐활량을 구현해낼 수 있는 측정법일 
수단으로 흡기 근력을 측정하게 됩니다. 

의 가스 교환을 평가함으로써 호흡 부전의 진전을 평가할 수 있습니다. 맥박산소 측정법은 
환자의 헤모글로빈의 산화를 모니터링 해주는 
측정술도 주기적으로 실시할 수 있습니다.  

혈액 내의 헤모글로빈은 산소를 폐로부터 
있도록 산소를 방출하는 물질입니다. 

호기말 이산화탄소 분압 측정술은 호흡 가스 내 이산화탄소(CO2)의 농도나 부분압을 
하
 
Q: 복근 근육과 횡격막 약화가 기침을 약하게 만들 수 있나요? 
A: 약한 기침은 분비물의 축적과 폐분비물 및 급성 감염과 관련된 물질을 제거하지 못하게 되어, 
폼페병으로 진단받은 환
걸
 
Q: 폐와 
있나요?  
A: 다음과 같은 요법들이 폐와 흉부 근육을 최대한 활용하여 기침하기 쉽게 해줍니다: 

• 공기 누적법: 공기 누적법은 숨을 들이쉬고 참은 다음, 두 번째 숨을 끝까지 들이쉰 후 
참으려고 노력하면서 폐에 공기를 최대한 많이 넣는 방법입니다. 암부백(코와 입에 맞는 
마스크와 신축성 있는 주머니로 구성되어 쥐
사용하여 공기를 누적시키는 방법도 있습니다.  

• 도수 보조 기침 운동: 이 형태의 보조 기침 운동은 환자에게 깊은 숨을 불어넣어 복부 
압박이나 흉부 압박으로 환자의 기침을 강화시키는 방법입니다. 깊은 흡입법(폐에 공기를 
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 것을 돕고, 

에 점진적으로 양압을 가한 뒤 
 음압으로 전환하는 과정을 통해 분비물을 제거합니다. 빠른 압력 전환이 높은 

 경 성
에 액체가 쌓인 결과로 염증을 야기하는 질환입니다. 

다가 이후에 제거하기도 합니다. 호흡 문제가 있는 사람은 반드시 폐 
문의 및 호흡 기능 치료사의 진료를 받아 제때 호흡 기능 보조를 받고 비상 사태를 피할 수 

이 
를 평가하기엔 

부족합니다. 산소 측정만으로는 수면 호흡 장애 평가를 위한 충분한 검사가 될 수 없습니다.  

몸

 

합니다. 호흡 기능 장애 및 폐쇄성 
면 무호흡증에 대한 치료는 그 효과를 기록할 수 있도록 어떤 형태로든 모니터링 해야 합니다. 

불어넣는 것)을 통해 폐와 가슴 벽의 탄력 있는 반동을 유도함으로써 내쉬는
복부 혹은 흉부 압박을 통해 호기 단계와 제한적으로는 압축 단계를 돕습니다. 도수 보조 
기침 운동은 환자가 성문을 계속 닫고 있을 수 있는 능력에 달려있습니다.  

• 기침 보조기: 기침 보조기는 비침습적 요법으로 무력한 기침 환자로부터 안전하고 
지속적으로 분비물을 제거해줍니다. 기침 보조기는 기도
빠르게
호기 흐름을 만들어내어 자연스러운 기침을 유발합니다.  

감염의 위험: 
만약 감기나 기관지염에 걸렸을 우, 기침이 약하면 폐렴으로 진전될 위험 이 높습니다. 폐렴은 
바이러스나 박테리아가 폐에 침입하여 폐
증상으로는 고열, 오한, 기침, 호흡 곤란 등이 있습니다. 폐 감염은 합병증을 막기 위해 
적극적으로 치유해야 할 필요가 있습니다. 

만약 급성 호흡 부전이 오거나 치료가 힘든 호흡기 감염이 발생할 경우, 환기를 유지하기 위해 
피부를 절개하여 기관을 통해 호흡관을 넣어야 할 수도 있습니다. 이러한 수술 과정을 기관 
절개술이라 부릅니다. 대부분의 폼페병 환자는 비침습적 요법(마스크나 마우스피스 등을 활용하고 
수술을 필요로 하지 않는 요법)들을 조합하여 호흡 기능을 보조 받을 수 있습니다. 때로는 병으로 
인해 호흡관을 삽입했
전
있도록 해야 합니다. 
 
Q: 얼마나 자주 주기적으로 수면 호흡 기능 검사를 받아야 할까요? 
A: 모든 폼페병 환자는 진단 과정에서 상세한 수면 기록을 받았을 것입니다. 미국의 경우, 
American Academy of Sleep Medicine은 수면 평가를 위해 완전한 수면 실험(수면 다원 검사)을 
받을 것을 권장하고 있습니다. 맥박산소측정이나 호기말 이산화탄소 분압 측정과 같은 대안책
야간 저산소증이나 호흡 저하를 평가하는데 이용될 수는 있으나 수면 호흡 장애

저산소증은 전신 혹은 의 일부가 산소 공급을 빼앗기는 병적 증상을 말합니다. 

호흡 저하는 너무 얕거나 너무 느린 호흡으로 인해 신체의 수요를 완전히 충족시키지 못하는
것을 말합니다. 만약 호흡 저하가 일어나게 되면 몸의 이산화탄소 수치가 올라가서 혈중 
산소량이 적어지게 됩니다. 과다호흡은 정상보다 빠르게 혹은 깊게 호흡하는 상태를 말합니다.  

수면 호흡 장애를 의미하는 증상으로는 코골이, 무호흡, 헐떡임, 불면증, 과민증, 낮 시간의 
과도한 피로 등이 있습니다. 환자는 증상의 이력에 관계 없이 수면 다원 검사를 통해 폐쇄성 
수면 무호흡증이나 호흡 저하에 대한 객관적인 진단을 받아야 
수
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이 있을 수 있습니다. 

 진단받은 사람에게서 가끔 나타납니다. 

 탄산 과잉증(혈액 중 이산화탄소 과다)이나 
소증의 심화로 이어질 수 있습니다. 영아 발병형 폼페병의 경우, 부모가 증상을 보고하기 

저하(산소포화도 저하) 혹은 이 둘 다를 동반한 호흡간 간격이 최소 10초인 상태로 

 이상의 무호흡 현상의 
발생으로 정의됩니다.  

성 수면 

 중에 기관 근육이 간헐적으로 이완되어 기도를 막아서 발생합니다. 
 

복합적인 형태입니다. 복합 수면 

임상적 지시에 따라 후속 수면 실험
 
Q: 수면 호흡 장애란 무엇인가요? 
A: 수면 호흡 장애는 호흡 근육 약화가 있는, 폼페병으로
특히 REM(급속안구운동) 수면 중의 상기도 긴장 저하로 인해 환기가 나빠질 수 있습니다. 야간 
호흡 저하는 종종 주간 호흡 기능 부전으로 진행됩니다. 

후기 발병형 폼페병을 진단받은 사람의 경우, 불균형한 횡격막 작용으로 인해 직립 상태에서의 
폐활량에 가벼운 이상이 있는 경우 수면 호흡 장애가 생길 수 있습니다. 폼페병 환자는 폐쇄성 
수면 무호흡증에 대처할 능력이 떨어지기 때문에
저산
전에 수면 호흡 장애가 진행되었을 수도 있습니다. 
  
Q: 수면 무호흡증이 있다는 것을 어떻게 알 수 있을까요? 
A: 수면 무호흡증은 수면 중 호흡의 중단으로 정의되는 수면 장애입니다. 각 현상은 한 호흡 
이상이 없을 만큼 길게 지속되며, 그러한 현상이 수면 중 지속적으로 반복됩니다. 무호흡 현상은 
표준적으로 신경적 각성(3초 혹은 그 이상의 EEG 주파수의 큰 변화)이나 혈중 산소 수치의 
3~4% 이상 
정의됩니다. 수면 무호흡증은 수면 다원 검사 혹은 “수면 검사”라 불리는 1박 수면 테스트를 통해 
진단됩니다. 

임상적으로 유의한 수준의 수면 무호흡증은 수면 다원 검사 중 시간당 5회

세 가지 다른 형태의 수면 무호흡증이 있습니다: 중추성, 폐쇄성, 복합성: 

중추성 수면 무호흡증은 호흡 작용의 결핍으로 인해 호흡을 반복적으로 멈추고 시작하는 장애를 
말합니다. 상부 기도 폐쇄로 숨을 쉬지 못하게 되는 폐쇄성 수면 무호흡증과 달리, 중추
무호흡증은 뇌가 호흡을 조절하는 근육에 적절한 신호를 보내지 않을 때 일어납니다. 중추성 
수면 무호흡증은 상대적으로 드물어서 수면 무호흡증의 5% 이하만이 이에 해당됩니다. 

폐쇄성 수면 무호흡증은 잠재적으로 심각한 수면 장애로 수면 중에 호흡이 반복적으로 멈추고 
시작하는 것을 말합니다. 몇 가지 수면 무호흡증이 존재하지만, 그 중 가장 흔한 형태가 폐쇄성 
수면 무호흡증으로서 수면
폐쇄성 수면 무호흡증의 가장 뚜렷한 징후는 코골이이지만, 모든 폐쇄성 수면 무호흡증 환자가 
코를 고는 것은 아닙니다. 

복합 수면 무호흡증은 중추성과 폐쇄성 수면 무호흡증의 
무호흡증은 폐쇄성 현상을 지속성 기도양압술(CPAP)이나 bi-level 장치로 치료를 시도하는 도중 
중추성 수면 무호흡증이 지속되거나 나타나는 것을 말합니다. 
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른 사람이 발견하거나 그것이 몸에 끼치는 영향을 통해서 알게 
니다. 증상이 생겨도 몇 년 동안 인식하지 못한 채 수면 장애를 동반한 낮 시간의 졸림이나 

기능 상태에 대한 임상 진단을 받아야 합니다.  

 가스 교환에 
대한 검진이 이루어져야 합니다. 

• 진단 중이거나 임상적인 징후가 있을 경우 흉부 방사선촬영을 해야 합니다. 

용 
 수도 있습니다. 어떤 치료를 할 것인지는 

수면 중 발생한 호흡 기능 문제의 종류에 대한 확실한 진단을 기반으로 해야 합니다. 

흡기는 폐로 공기를 보냄으로써 폼페병 환자의 호흡 문제를 완화할 수 있습니다. 
높

 정상적인 공기 교환을 유지하기 위한 목적으로 밤에만 필요할 수도 
 통해 일정한 공기를 흘려 보내는 휴대용 기기를 

이용하기도 합니다.  

의 더 침습적인 시술을 방지하기 위해 쓰이기도 합니다. 2단압 

력이 아닌 일정한 부피의 공기를 

종류를 불문하고 수면 무호흡증 환자는 깨어있는 상태에서조차도 거의 호흡 문제를 인식하지 
못합니다. 수면 무호흡증은 다
됩
피로에 시달릴 수도 있습니다. 
 
Q: 폼페병 진단을 받은 사람이 따라야 할 폐 기능 관련 권장 사항은 없나요? 
A: 권장 사항은 아래와 같습니다: 

• 매번 의사를 방문할 때마다 호흡 

• 가능하면 환자의 임상 조건의 변화에 맞춰 매년 혹은 매 진단마다 폐 기능과

• 주기적으로 기도 분비물을 최대한 제거를 해야 합니다. 

• 환자가 낮 시간 동안의 졸림이나 이유 없는 피로를 호소하거나 수면 중 무호흡 현상이 
관찰될 경우, 수면 중 호흡 기능 평가를 시행할 필요가 있습니다. 

• 저산소증, 폐쇄성 수면 무호흡증, 호흡 저하 등 기저 호흡의 이상 증상에 따라 보충
산소나 비침습적 양압호흡법을 의사가 처방할

• 모든 폐 감염은 적극적으로 관리해야 합니다. 
 
Q: 호흡에 문제가 있는 사람들에겐 어떤 요법이 도움이 될까요? 
A: 인공호
기계(호흡기기)의 사용은 호흡 기능 저하를 겪는 아동이나 성인의 삶의 질을 크게 일 수 있을 
것입니다. 

처음에는 수면 도중에
있습니다. 코 혹은 코와 입에 맞는 마스크를

폼페병 환자들이 가장 자주 사용하는 호흡기: 

• BiPAP 호흡기: BiPAP (Bi-level Positive Airway Pressure).  BiPAP는 수면 무호흡증이나 
호흡 근육 피로가 있을 때 산소 공급과 함께 호흡을 도와줍니다. 이 기기는 기관 내  관 
삽입이나 기관 절개 등
환기 기능이 있어 공기를 일정한 압력으로 폐에 밀어 넣은 후 숨을 내쉴 수 있도록 
압력을 떨어뜨립니다.  

• 용적 호흡기: 용적 호흡기는 매 “호흡”마다 일정한 압
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P는 수면 
무호흡증을 치료하기 위해서 아주 드문 경우에만 폼페병 환자에게 사용됩니다. 

가운 
다. 따뜻한 공기가 차가워짐에 따라(예컨대 밤중에), 공기는 

 양이 줄어들게 되고, 물이 응축되어 물방울을 만들게 됩니다.  

이를 줄이십시오. 침실 창문을 꼭 

에 넣어 따뜻하게 유지하십시오. 

• 튜브를 알루미늄 호일이나 다른 단열재로 감싸십시오. 이는 튜브와 그 안의 공기를 

? 
: 환기기 호흡 회로 내의 가온 가습 장치는 공기를 따뜻하게 하고 점막 탈수를 막기 위해 

폐에 전달합니다. 용적 주기형 호흡기는 BiPAP 호흡기가 전달할 수 있는 최대 부피 및 
압력의 공기양보다 더 많은 양을 전달할 수 있습니다. 

• CPAP 호흡기: CPAP(지속성 기도양압, Continuous Positive Airway Pressure)는 양압을 
기관에 가하여 수면 도중 기도가 폐쇄되지 않게 유지하는 방법입니다. CPAP는 보통 호흡 
근육이 약해진 환자에게 꼭 필요한 호흡 기능 지원 방법은 아닙니다. CPA

일반적으로 CPAP는 폼페병 환자에게 사용해서는 안 된다고 할 수 있겠습니다. 
 
Q: 어떤 사람들은 호흡기 호스가 응축된 물로 채워지기 때문에 밤에 가습기를 사용할 수 없다고 
합니다. 왜 이런 일이 일어나는 건가요? 
A: 이러한 응축을 “레인아웃”이라고 부릅니다. 만약 당신의 방이 춥다면, 따뜻하고 습하던 공기가 
보다 낮은 방안의 온도와 부딪쳐 식어버립니다. 공기가 차가워지면, 공기가 함유할 수 있는 
습기(수증기)의 양이 줄어들어, 습기가 물방울처럼 레인아웃 되어 버립니다. 공기가 함유할 수 
있는 물의 양은 온도에 따라 다릅니다. 따뜻한 공기는 더 많은 물을 함유할 수 있고, 차
공기는 적은 양만을 함유할 수 있습니
물을 함유할 수 있는 공기의

레인아웃에 대처하는 몇 가지 방법: 
• 습도를 낮추십시오. 

• 밤사이 침실의 온도를 높여 가습기와 방 온도의 차
닫았는지 확인하십시오. 

• 공기 튜브를 담요 밑

따뜻하게 해줍니다. 
 
Q: 가온 가습이란 무엇인가요
A
충분한 수분을 공급합니다. 
 
Q: 저는 수술이 예정되어 있고 전신 마취제를 쓸 가능성이 있습니다. 호흡 문제나 폐 감염을 
막기 위해 어떤 절차를 밟아야 할까요? 
A: 만약 전신 마취가 필요한 수술을 하게 된다면, 사전에 의료팀에게 당신이 수술 중에 호흡 및 
기침 문제를 위해 추가적인 지원이 필요하다는 것을 알려야 합니다. 어떤 선택을 하고 싶은지 
분명히 하십시오. 어떤 폼페병 환자들은 비침습적 호흡법(BiPAP 호흡기나 기침 보조 장치)을 
선호하고, 또 다른 환자들은 침습적 호흡법(기도 삽관 등)이 더 효과적이라고 생각하기도 합니다. 
회복기에 당신을 도와주게 될 가족들도 이러한 장치의 사용법을 알아야 할 것입니다. 호흡 기능 



폼페병에서의 호흡 문제 

8 
 www.worldpompe.org Supported by an Unrestricted grant from  

 August 2005 Code 004 
  Rev May 2011 

 

기를 사용하고 
다는 것을 알림으로써 사전에 필요한 마취제의 양을 조절할 수 있도록 합니다. 병원에 개인 

야 합니다. 

의 혹은 호흡 기능 전문가의 지시서를 가지고 다니는 것이 
습니다. 산소는 오직 병원 내에서 폐렴과 같은 폐 질환에 걸렸거나 폼페병 말기에 안정을 

 합니다. 

더 많은 것을 알고 싶다면

치료사가 필요한 훈련법을 제공할 수도 있습니다. 수술팀에게 당신이 이미 호흡
있
호흡기를 가져오는 것도 좋은 방법인데, 의사 및 마취 전문의와 상담해
 
Q: 의료 종사자들에게 산소 사용에 대해 어떤 것들을 말해야 할까요? 
A: 많은 의료 종사자들이 호흡에 문제가 있는 폼페병 환자에게 산소를 공급하는 것은 권장되지 
않는다는 사실을 잘 모르고 있습니다. 이는 실제로 위험할 수 있으며, 필요할 경우에만 이 문제에 
정통한 의사가 적절한 여건하에서 주의를 기울여 사용해야 합니다. 폼페병 환자의 호흡 문제는 
약한 근육에 기인한 것이며, 폐 질환에 의한 게 아니라는 사실을 기억하십시오. 사실 대부분의 
폼페병 환자는 건강한 폐를 가지고 있습니다. 숨을 깊게 쉴 수 있도록 하는 게 아니고, 단지 
산소를 밀어 넣는다는 것은 당신의 자연스런 호흡 의지를 꺾을 수도 있습니다. 이는 당신의 혈중 
CO2 수치를 급상승시켜 호흡 부전에 빠트릴 위험성을 안고 있습니다. 이런 문제는 깊은 숨을 
쉬게 하는 호흡 요법을 통해 피할 수 있습니다. 응급 상황으로부터 스스로를 지키기 위해서는, 
의료용 팔찌를 차거나 당신의 폐 전문
좋
제공하기 위해서만 사용해야
 

: 

본 유인물의 정보는 다음과 같은 자료들로부터 발췌되었습니다: 

• American College of Medical Genetics (ACMG) Practical Guideline:  Pompe Disease 

페병 커뮤니티 웹사이트 www.pompe.com

Diagnosis and Management Guideline 2006. Vol. 8. No. 5. ACMG의 가이드라인은 의사 및 
다른 의료 종사자들을 위한 교육 자료 목적으로 만들어졌습니다. 

• 젠자임의 폼 는 폼페병에 대한 종합적인 정보 
및 질환으로 인해 발생할 문제에 대처하는데 도움이 되는 자료나 지원을 제공하고 
있습니다.  

• Center for Lysosomal and Metabolic Diseases Erasmus MC University Medical 
Center www.erasmusmc.nl/ 

• Tests of Respiratory Muscle Function(호흡 근육 
테스트), 

기능 
d.htmlhttp://www.merck.com/mmpe/sec05/ch046/ch046  

n of Diaphragmatic Weakness 
격막 약화 탐지 

436.full

• Spirometry in the Supine Position Improves the Detectio
(드러누운 상태에서의 폐활량 측정의 횡
개선 ), http://chestjournal.chestpubs.org/content/121/2/  

• Rainout: (레인아웃): 더 많은 
정보는 http://www.apneasupport.org/about5684.html 

http://www.merck.com/mmpe/sec05/ch046/ch046d.html
http://chestjournal.chestpubs.org/content/121/2/436.full
http://chestjournal.chestpubs.org/content/121/2/436.full
http://www.apneasupport.org/about5684.html
http://www.doctorbach.com/
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• www.doctorbach.com: 신경근 질환, 폐질환 환자의 재활 치료 및 가정용 호흡기기에 
은 정보. 관한 더 많

 
정보, 상담, 지원 

• 국제폼페병협회(IPA): 는 폼페병 환자 단체들의 국제적인 연합으로서 전 세계의 환자, 
가족, 의료 종사자들이 대륙과 문화를 초월하여 그들의 경험과 지식을 공유하고 있습니다. 
당신의 국가에서의 연락처를 알고 싶다면, IPA 웹사이트(www.worldpompe.org)를 
방문하십시오. 

• 

Net에 가입하려면 
GSDNet: GSDNet 메일링리스트에 가입하여 전세계의 폼페병 환자들과 이메일을 
교환해보십시오. 이메일을 통해 GSD
“보내는 사람”란: 다음 내용을 ‘보내는 사람’에 입력하십시오: listserv@listserv.icors.org 
“참조”란:  참조 란은 비워두십시오. 
“제목”란:  제목 란은 비워두십시오. 
이메일 내용: 다음 내용을 이메일 본문에 입력하십시오.:   
Subscribe GSDNet <당신의 이름 >. 

 

• Understanding Pompe Disease: 는 폼페병에 관해 잘 소개한 무료 책자입니다. 폼페병 
커뮤니티 웹사이트(www.pompe.com)를 통해 구하실 수 있습니다. 

• The Physicians Guide to Pompe Disease: (의사를 위한 폼페병 가이드)를 National 
Disorders (NORD)를 통해 구할 수 

o o / _
Organization for Rare 
있습니다. www.rarediseases. rg/pr grams pompe brochure.html 

신경근 질환에 특화된 의료 센터• :  

하십시오. 
신경근 질환 치료에 특화된 의료 센터를 찾고자 한다면, 당신의 국가의 신경근 
질환(NMD) 협회에 연락

o 미국의 경우, Muscular Dystrophy Association (MDA) (www.mdausa.org/clinics)에 

http://www.rarediseases.org/programs/pompe_brochure.html
http://www.eamda.net/
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연락하십시오. 
o 유럽의 경우, European Alliance of Neuromuscular Disorders Associations (EAMDA) 

(Web site www.eamda.net)에 연락하십시오. 
o 다른 대륙의 경우, World Alliance of Neuromuscular Disorder Associations (WANDA) 

(www.wandaweb.org)를 문하셔서 당신의 국가를 클릭하십시오. 
 
본 간행물은 본문에 나온 관련 주제에 대한 전반적인 정보를 제공 기 위해 만들어졌습니다. 본 
간행물은 국 협회의 공 비스 목적 로 배포 었으며, 국제 페병협회  의료 혹은 
기타 전문적인 서비스를 제공하는 곳과 관련되어 있지 않습니다. 의학은 속적으로 변화하는 
과학입니다. 

방

 하
제폼페병 공 서 으 되 폼 은

 계
인위적 오류와 실제 업무에서의 변동으로 인해 이러한 복합적인 내용에 대한 

보장하기는 어렵습니다. 다른 자료를 통한, 특히 의사를 통한, 본 정보에 대한 확인이 
필요합니다. 
 

정확성을 

http://www.wandaweb.org/

