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Zakladni charakteristika

Klinika détské neurologie (KDN) je referencnim superkonzilidrnim pracovistém pro vSechny neurologické
diagnézy détského véku pro celou CR a v ramci nékterych diagnosticko-lé¢ebnych programd (napf.
chirurgické |écby epilepsie a neuromuskularnich onemocnéni) i pro pacienty ze zahrani¢i. Mame
k dispozici dvé plné zrekonstruovana lGzkova oddéleni s celkem 40 lGzZky, véetné 6 lGZek JIP niZsiho typu
a 6 lGzek video/EEG a polygrafického monitorovani. Soucasti pracovisté je poliklinika s nize uvedenymi
specializovanymi ambulancemi, kompletné vybavend Elektrofyziologicka laboratof a Neurogenetickd
laboratof nabizejici molekuldrné-genetickou diagnostiku nékterych neurologickych onemocnéni
détského véku. KDN je také pre- i postgradudlnim vyukovym pracovistém a védecko-vyzkumnym

centrem zapojenym do mnoha mezioborovych i mezinarodnich projektd.

Vroce 2024 jsme hospitalizovali 1.166 déti pri celkovém poctu hospitalizacnich uc¢ta 1.362. Bylo
provedeno 20.912 ambulantnich vy$etfeni u 8.326 pacient(i (unikatnich RC). V Elektrofyziologické
laboratofi bylo provedeno 5.397 vykonl, z toho 3.479 EEG, 361 EMG, 1.372 EP, 205 dlouhodobych
video/EEG (s celkem 1.114 8-hodinovymi kody) a 117 polygrafii. V ramci epileptochirurgického
programu bylo provedeno 35 resekénich vykond, 6 dlouhodobych intrakranialnich video/EEG studii, 2
primoimplantace a 2 reimplantace vagového stimuldtoru. Neurogeneticka laboratof: 897 pfijatych
vzorkd (unikatnich RC), 408x exomové sekvenovani , 850x cilené klasické sekvenovéni, 210x vysetieni

MLPA. Neuromuskularni centrum: 4.342 ambulantnich vysetfeni.

Publikaéni vysledky v r. 2024: 24 primarnich publikaci v periodicich s IF se souhrnnym IF 117.29, z toho

7x prvni a 8x posledni autofi prace; 2 publikace v recenzovanych ¢asopisech.

Uznana centra

Centra uznand MZCR

= Centrum vysoce specializované péce (CVSP) pro farmakorezistentni epilepsie
= CVSP pro roztrousenou sklerézu a neuromyelitis optica

= ERN pro vzacné a komplexni epilepsie (ERN EpiCARE)

= ERN pro vzacna neuromuskularni onemocnéni (ERN NMD)

= Centrum hereditarnich ataxii (v rdmci ERN RND)

Centra uznana odbornou spoleénosti CLS JEP

= Centrum pro poruchy spanku u déti



Dalsi centra
= Epilepsy Research Centre Prague (EpiReC) - konsorcium 2. lékarské fakulty Univerzity Karlovy,

Fakultni nemocnice v Motole, Akademie véd Ceské republiky a Ceského vysokého uleni

technického v oblasti translacniho epileptologického vyzkumu

Specializované ambulance
= Epileptologicka poradna
=  Poradna pro neuromuskuldrni onemocnéni
=  Ambulance pro poruchy spanku u déti
= Poradna pro zdnétliva a demyelinizaéni onemocnéni
=  Ambulance pro rizikové novorozence a kojence
=  Poradna pro neurokutanni onemocnéni
=  Ambulance pro aplikace botulotoxinu
= Neuroonkologickda ambulance
= Neurogeneticka ambulance
=  Ambulance pro dédi¢na neurometabolicka a neurodegenerativni onemocnéni

=  Psychologicka a neuropsychologicka poradna

Unikatni pfistrojové vybaveni
= Novy sekvendtor Neurogenetické Ilaboratore KDN. Klinika détské neurologie ziskala
z prostredkd Instituéni podpory FNM (Interni grant 6005) novy sekvenator Applied Biosystems

3500 Dx Series Genetic Analyzer pro Sangerovo sekvenovani a fragmentaéni analyzy.

Nové metody a postupy
=  Nové metody zavedené Neurogenetickou laboratofi KDN

reanalyza vSech pacientll s provedenym NGS (cca 1.500 pacientd)
analyza mitochondrialni DNA

detekce expanze repetitivnich sekvenci

sekvenovani DNA z nitrolebnich SEEG elektrod a z mozkomiSniho moku u
epileptochirurgickych pacientt
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=  Novd mezindrodni spoluprdce Neuromuskuldrniho centra

o navazana spoluprace s vyzkumnym centrem Marilandské University v Baltimoru v USA
s cilem objasnéni patogeneze nemoci s vazbou na gen MYBC1

=  Nové metody a mezindrodni spoluprdce Centra pro hereditdrni ataxie

o zahajeni |é¢by pacientl s Friedreichovou ataxii (FA) omaveloxolonem — prvnim
schvalenym lékem na FA

o mezinarodni studie UNIFAI (hodnoceni kvantitativnich biomarker( pfirozené progrese
FA mFARS skalou, v rdmci FA Global Clinical Consortium’s Pediatric WG)

o mezinarodni studie MEABET-FA (spoluprace s nejvyznamnéjsim svétovym centrem pro
FA v Children’s Hospital of Philadelphia na vyzkumu aktivity mitochondrialnich enzym)

o nové diagnostické nastroje: Redenlab DesktopTM (kvantifikace fe¢ovych poruch u
ataxii); Ataxia Instrumented Measures (AIMS — objektivni hodnoceni ataxie a jemné
motoriky hornich koncetin); OCT vysetreni (oftalmologické sledovani pacientl s FA)



o cerebeldrni transkranidlni pfima stimulace (ctDCS — neinvazivni neuromodulaéni metoda
pro ovlivnéni motorickych a kognitivnich funkci u Friedrieichovy ataxie)

Vyznamné udalosti v r. 2024

= Pordddni vyznamného mezindrodniho neuromuskuldrniho kongresu v Praze. Doc. Jana
Haberlova byla prezidentkou historicky nejvétsiho mezindrodniho neuromuskuldrniho kongresu:
29th Annual Congress of the World Muscle Society (WMS 2024), Kongresové centrum Praha, 8-
12.10.2024, 1.666 ucastnikll ze 70 zemi (https://www.wms2024.com).

= Cena za nejlepsi epileptologickou publikaci ing. Lucii Sedlackové. Ing. Lucie Sedlackova, Ph.D.
obdrZela Cenu Jana Marka Marci udélovanou Ceskou ligou proti epilepsii za nejlepsi
epileptologickou publikaci za rok 2023 (Sedlackova L, Sterbova K, Vickova M, Seeman P,
Zarubova J, Marusic P, Krsek P, Krijtova H, Musilova A, Lassuthova P. Yield of exome sequencing
in patients with developmental and epileptic encephalopathies and inconclusive targeted gene
panel. Eur J Paediatr Neurol. 2024 Jan:48:17-29. doi: 10.1016/].ejpn.2023.10.006).

» Cestnd pamétni medaile CLS JEP pro prof. Vladimira Komdrka. Prof. MUDr. Vladimiru
Komarkovi, CSc. byla udélena Cestnd pamétni medaile Ceské lékarské spole¢nosti Jana
Evangelisty Purkyné.

= Dvé uspésnd habilitacni Fizeni. V r. 2024 Uspésné obhajily habilitacni prace MUDr. Zuzana Lib3,
Ph.D. (habilita¢ni prace ,,/munitni ochrana a neadekvdtni imunitni reakce v centrdlnim nervovém
systému u déti“) a MUDr. Barbora Straka, Ph.D. (habilitacni prace ,/mplementace genetické
diagnostiky u pacientt s malformacemi kortikdlniho vyvoje a jeji role v epileptochirurgii®).

= Novy grantovy projekt. Klinika détské neurologie ziskala v r. 2024 grant NW24-04-00349
»Multiomicky pristup v kombinaci se systematickym sbiranim dat pro objasriovdni

patomechanizm( u dédicné senzitivni neuropatie” (hlavni resitel: doc. Petra Lassuthova).



