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Struktura řešitelského týmu 
• Centrum pro epilepsie Motol 

– Prof. MUDr. Pavel Kršek, Ph.D. 
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– MUDr. Petra Fuchsová 
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– Ing. et Ing. David Staněk 

– RNDr. Ján Jenčík 

–  MUDr. Marie Šedivá 

–  MUDr. Lucie Holubová 



Plán projektu pro rok 2018  
• Centrum pro epilepsie Motol 

– Analýza genetických příčin epilepsie a kortikálních malformací 

– Sledování trendů v chirurgické léčbě epilepsie 

– Optimalizace intraoperačního monitorování 

– Výzkum mechanizmů epileptogeneze 
 

• Neuromuskulární centrum FN Motol  
– Zvyšování kvality multidisciplinární péče nervosvalových pacientů  

– Výzkum patogeneze NMD  

– Klinické studie experimentální léčby NMD 
 

• Poradna pro neurokutánní onemocnění 
– Sledování dětí s tuberózní sklerózou a rhabdomyomy srdce  

– Studium patogeneze a komplikací neurofibromatózy typu 1  
 

• Centrum hereditárních ataxií FN Motol 
– Pokračovat v multidisciplinárním sledování pacientů s hereditární ataxií, 

zvyšování kvality a dostupnosti diagnostiky (NGS) 
 

• DNA laboratoř Kliniky dětské neurologie 
– Projekt vyšetřování pacientů s dětskými epileptickými encefalopatiemi 

– Projekty vyšetřování pacientů s dědičnou neuropatií, dědičnou spastickou 
paraparézou a časnou nesyndromovou hluchotou  

– Celoexomové sekvenování                                                                     
pacientů s nejasnou diagnózou 



Dosažené výsledky v roce 2018  
• Cena za tvůrčí počin: Zavedení molekulárně-genetické 

diagnostiky a personalizované terapie u pacientů                 

s nezvladatelnou epilepsií 
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MUDr. Barbora Beňová 
Prof. MUDr. Pavel Seeman, Ph.D. 
Prof. MUDr. Vladimír Komárek, CSc. 
Prof. MUDr. Pavel Kršek, Ph.D. 
  
Tým na Neurologické klinice: 
MUDr. Jana Zárubová 
MUDr. Hana Krijtová 
Prof. MUDr. Petr Marusič, Ph.D. 
  
Tým na Ústavu biologie a lékařské genetiky: 
MUDr. Markéta Vlčková, Ph.D. 
RNDr. Petra Hedvičáková 
Ing. Hana Zůnová 



Dosažené výsledky v roce 2018  
• Členové našeho týmu se v roce 2018 podíleli na                    

25 originálních sděleních se souhrnným IF 116,857 
 

• Vznik nových center v r. 2018 
 

• Neuromuskulární centrum pro dětské pacienty                                                     
(uznané odbornou společností ČLS JEP, současně jsme součástí  

ERN for Rare Neuromuscular Diseases - ERN NMD) 
 

• Epilepsy Research Centre Prague 
 



Epileptochirurgie – trendy, efektivita, bezpečnost 

• 16 evropských center pro epileptochirurgii 
• srovnání období 1997-1998 vs. 2012-2013 
• zvýšení počtu výkonů, zkrácení doby trvání  
epilepsie při operaci, mírné zlepšení outcome 
operace při vyšší komplexitě případů 

• kompletní epileptochirurgický soubor 
KDN 2.lf UK a FNM: 232 pacientů, 263 
výkonů 
• 80.3% dětí bez záchvatů 2 roky po 
operaci 
• praxe a trendy odpovídají EU centrům 

• prokázaná bezpečnost námi vyvinuté 
stimulační metody intraoperačního 
monitorování motorických funkcí  

(IF: 7,609)  

(IF: 3,972)  



Epileptochirurgie – genetické příčiny malformací  

korového vývoje 

• souhrnná studie o doposud publikovaných 
genetických příčinách fokálních malformací  
korového vývoje 
• návod pro zavedení genetického vyšetření 
tkání odebraných při epileptochirurgii 

• studie 73 probandů s variantami v 
GATOR1 komplexu (geny DEPDC5, 
NPRL2, NPRL3) a fokální epilepsií 
• 24% mělo MCD, 10 pacientů 
podstoupilo epileptochirurgii 
• 60% operovaných pacientů bylo              
po operaci bez záchvatů (Engel I) 

(IF: 6,187)  

(IF: 9,937)  



Epileptochirurgie – mechanismy epileptogeneze 

• studie vlastností interiktálních 
epileptiformních výbojů na tkáních pacientů 
podstupujících epileptochirurgii 
• popis funkční organizace iritační zóny  

• mezinárodní projekt studia organizace 
kortikálních funkcí detekcí vysokofrekvenčních 
oscilací 
• u pacientů podstupujících intrakraniální EEG 
studie studovány fyziologické mechanizmy 
učení a chování 

(IF: 3,508)  

(IF: 5,426)  



Neuromuskulární centrum FNM 

Mezinárodní studie vzorce dystrofických změn na magnetická rezonance svalů           

u pacientů se sarkoglykanopatií - soubor 167 pacientů  IF 6.8 

Mezinárodní randomizovaná studie léčby DMD (exon skipping) IF 2,487 



Neuromuskulární centrum FNM 

Souhrnný článek v českém recenzovaném časopisu bez IF 

Kapitola v knize -  Nové možnosti léčby vrozených neuromuskulárních onemocnění v dětském 

věku, léčba spinální svalové atrofie a svalové dystrofie typu Duchenne. 



 

• Klinické studie experimentální léčby  

           PTC STRIDE – DMD th Translarna 

           SRP – 4045, 4053 – DMD th exon skipping 

           nově CLMI070A2301 – SMA typ 1 p.o. exon skipping 

 

      1 pacient SMA typ 1 se účastní klinické studie genové léčby – Boston (US) 

 

• Pořádání mezinárodních konferencí/workshopů 

         Mezinárodního workshopu o biomarkrech NMD  

         Celoroční konference ERN-NMD      

 

 

 

• Evropské granty 

         Pokračuje účast na evropském grantu VISION DMD – vývoj nového typu 
 kortikoidu pro DMD 

         Nově účast v evropském COST projektu - Delivery of Antisense RNA 
 Therapeutics (CA 17103) 

Neuromuskulární centrum FNM 



 

 

 
Poradna pro neurokutánní onemocnění 

V rámci péče o pacienty s  tuberózní sklerózou (TSC) jsme se podíleli                               

na závěrečné fázi mezinárodního FP7 projektu EPISTOP.  

 
Nadále se jako jediné specializované pracoviště v ČR věnujeme 

diagnostice, léčbě a sledování dětí s neurokutánním onemocněním.  

 
Sledování od novorozeneckého věku patří již několik let mezi standardní 

postupy u dětí s rhabdomyomem srdce a rizikem rozvoje tuberózní 

sklerózy. Publikována studie:  
 

 

 

 

 

 

 

Diagnostika, sledování a terapie neurofibromatózy typ 1 (NF1) byla pro 

praktické využití nově shrnuta v článku: 
 

Petrák B, Glombová M. Neurofibromatosis von Recklinghausen typ 1 (NF1)  

– nejčastější onemocnění ze skupiny neurokutánních chorob. Neurologie pro  

praxi 2018;19(2):104-107. 

 

(IF: 2,362)  



Centrum hereditárních ataxií FNM 
Úkoly: 

Longitudinální sledování korelací genotyp-fenotyp u pacientů s SCA  

V rámci sítě ERN kooperace s dalšími evropskými centry  

NEUROGENETICKÁ ČÁST:  

FRDA  vyšetřeno 61 pacientů, 3 z toho pozitivní 

SCA vyšetřeno 137 pacientů, z toho pozitivní  2x - SCA2, 3x - SCA17, 1x SCA28 

Klinický exom - vyšetřeny 4 rodiny:  1 rodina mutace v genu TMEM240 (SCA21) 

    1 rodina mutace v genu HEXB (Tay-Sachs) 

KLINICKÁ ČÁST: k publikaci připraven souhrnný článek  

                             Friedreichova ataxie – longitudinální multidisciplinární studie 

  českých pacientů 

          (dokončuje se korelace počtu repeatů a klinického průběhu onemocnění) 

 

            ve spolupráci s Ing. Z. Dobiášovou a podporou MZ realizovány projekty 

  určené pro odbornou i laickou veřejnost:  

   Rehabilitace cerebelárního syndromu (CD-ROM) 

   Angelmanův syndrom (CD-ROM) 

Příprava 12th International Symposium of the Society for Research on the 

Cerebellum and Ataxias 

SRCA 2020 - From J. E. Purkyně to the future, Pilsen, Czech Republic 



DNA laboratoř KDN 

Genetika časných závažných epilepsií: 

 

NGS panel genů a WES – celoexomové sekvenování u pacientů s těžkými dětskými 

epilepsiemi bylo v roce 2018 nově provedeno u 25 pacientů a jejich rodičů  

(IF: 3,6) 

Výsledky studie vyšetření 

MPS panelu 112 genů u 

151 pacientů se závažnou 

časnou epilepsií, čím 

časnější začátek záchvatů, 

tím vyšší objasnitelnost – u 

začátku do 6 týdnů věku až 

64 %) 



DNA laboratoř KDN 

Objasnění časné epilepsie u MZ 

dvojčat, nově popsaný gen GABRB3, 

(IF: 1,6) 

Nová příčina 

neurodegenerace a 

epilepsie - UBTF 

gen 

(IF: 1,6) 



DNA laboratoř KDN 

(IF:):  

Objev nové příčiny dědičné neuropatie v 

poruše genu ATP1A1 (IF: 8,9)  

Klinická a genetická 

charakterizace AR CMT 4B2  

(IF: 3,5)  



DNA laboratoř KDN 

Vzácná příčina pro AR 

dědičnou spastickou 

paraparésu u pacienta 

z Banátu  (IF: 1,6)  

(Delece STRC genu jsou velmi 

významnou a zřejmě druhou 

nejčastější příčinou vrozené AR 

dědičné poruchy sluchu v ČR,   

IF: 1,2)  



Genetika epilepsií 

Centrum pro epilepsie ve spolupráci s 

DNA laboratoří se v roce 2018 podílelo 

na 3 multicentrických studiích:  

popis fenotypů pro pacietny s mutacemi 

v genech IQSEC2, HCN1 a PURA 

IF: 9.937 

IF: 10.848 

IF: 5.751 



Čerpání interního grantu v roce 2018 
• Investice                  592.900,- Kč 

 

– Sono přístroj LOGIQ F8 k vyšetřování svalů 
 

– Neinvazivní diagnostika nervosvalových pacientů, 
intrathekální aplikace léku Spinraza do subkutánního portu 
pod sono kontrolou  
 



Čerpání interního grantu v roce 2018 
• Neinvestiční prostředky 

 

 

– Provozní náklady     1.496.000,- Kč 
 

 

 Sekvenování, kity, reakční směsi a chemikálie DNA laboratoře 
 

 EEG a neurozobrazovací software  
 

 Spotřební materiál Elektrofyziologické laboratoře 

 

– Mzdy     600.000,- Kč 

 

– Cestovné    120.000,- Kč 

 

– Odvody     216.000,- Kč 
 



Cíle projektu na rok 2019 (+ výhled do r. 2020) 

• Centrum pro epilepsie Motol 
– Mezioborový výzkum v rámci Epilepsy Research Centre Prague 

– Analýza genetických příčin epilepsie 

– Studium faktorů ovlivňujících kvalitu života u dětí s epilepsií 

– Zapojení do evropských FP7 projektech (EPISTOP, Need To Stop) 
 

• Poradna pro neurokutánní onemocnění 
– Mezinárodní výzkum patogeneze epilepsie u tuberózní sklerózy 

– Studium a publikace vlastních souborů dětí s NF 1 
 

• Centrum pro nervosvalová onemocnění FN Motol  
– Zvyšování kvality, dostupnosti diagnostiky a standardů péče o pacienty 

nervosvalovými chorobami ve FN Motol 

– Mezinárodní výzkum patogeneze nervosvalových nemocí a vývoj nových léků 
 

• Centrum hereditárních ataxií FN Motol 
– Multidisciplinární sledování pacientů s hereditární ataxií 

– Mezinárodní spolupráce v rámci ERN-RND, optimalizace diagnostiky 
 

• DNA laboratoř Kliniky dětské neurologie 
– Genetika epileptických encefalopatií 

– Vyšetření nových skupin pacientů s dědičnou neuropatií, dědičnou 
spastickou paraparézou a časnou nesyndromovou hluchotou  

– WES a WGS u vybraných případů 


