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– MUDr. Barbora Heřmanovská
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– Ing. Lucie Sedláčková, Ph.D.

– Ing. et Ing. David Staněk

– RNDr. Ján Jenčík

– MUDr. Marie Šedivá

– MUDr. Lucie Holubová



Plán projektu pro rok 2019

• Centrum pro epilepsie Motol
– Analýza genetických příčin epilepsie a kortikálních malformací

– Optimalizace epileptochirurgie a intraoperačního monitorování

– Mezinárodní FP7 studie EPISTOP

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

dědičnou neuropatií, dědičnou spastickou paraparézou a časnou 
nesyndromovou hluchotou

• 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
– Multidisciplinární sledování pacientů s hereditární ataxií, zvyšování kvality 

a dostupnosti diagnostiky (NGS)

• Neuroimunologická skupina
– Sběr dat a měření zánětlivých parametrů u dětí                                                     

s autoimunitním onemocněním CNS



Dosažené výsledky v roce 2019

• Publikační aktivity

 33 zahraničních publikací se souhrnným IF 167,65

 3 články v recenzovaném časopise

 3 kapitoly v knihách

• Vznik nových center v r. 2019

• CVSP pro roztroušenou sklerózu a neuromyelitis optica

 příležitost rozvoje nové neuroimunologické skupiny  

• Mezinárodní akreditace NM centra pro léčbu DMD                                             

• Pokračují stávající centra (např. Epilepsy Research Centre Prague)



• výskyt generalizovaných výbojů („hurdles“) ve spánku 
je spojen s nižším FSIQ/DQ u dětí s fokální epilepsií
• stejné výsledky epileptochirurgie u dětí s „hurdles“
• Cena Jiřího Diamanta za rok 2019

(IF: 5,562) 

Epileptochirurgie – trendy a 

nová pozorování

• srovnání období pre-2011 a post-2011
• období po r. 2011: nižší věk a kratší doba trvání epilepsie, 
vyšší podíl MRI negat. pacientů, nahrazení subdurálních 
elektrod SEEG; srovnatelné výsledky i výskyt komplikací
• pooperační IQ/DQ koreluje s předoperačním; největší efekt 
operace u pacientů s nižším vstupním IQ/DQ (IF: 2,5) 

(IF: 2,35) 



• numerický model tepelného efektu elektrické 
stimulace k mapování funkčních motorických oblastí
• potvrzena bezpečnost našeho stimulačního 
protokolu; v souladu s termografickou studií                     
a histopatologickým vyšetřením

Výsledky FP7 studie EPISTOP           

a další epileptochirurgické publikace

(IF: 3,478)

• prospektivní sledování 82 kojenců s TSC pomocí BSID 
(vývojová škála) a ADOS (ASD škála)
• normální skóre v BSID ve 12 měsících vylučovalo 
pozdější dg. ASD
• ADOS skóre ve 12 měsících odlišilo pacienty, kteří 
rozvinuli později ASD

• objasnění transkriptomu u SEGA
• prokázána zvýšená aktivace MAPK/ERK signální 
kaskády
• identifikován komplex LAMTOR 1-5, který aktivuje 
současně mTORC1 a MAPK/ERK signální dráhy
• inhibice ERK kaskády vedla k útlumu proliferace 
SEGA buněk v kultuře

(IF: 5,688)

(IF: 11,811)



Společné projekty s Klinikou dětské psychiatrie

• kazuistika pacienta s autistickými rysy a 
fokální epilepsií na podkladě benigního 
tumoru pravého T laloku, u kterého vedla 
epileptochirurgie k ústupu autistických rysů

(IF: 3,341) 

• studie srovnávající pomocí metody DTI 
(modalita MRI) konektivitu mozku u dětí s 
autismem, s vývojovou dysfázií a u dětí 
zdravých

(IF: 1,741) 



Epileptogenetika

IF 9,924

Intronové varianty v genu SCN1A

jako kauzální příčina syn. Dravetové 

IF 9,924

Výsledky celoexomového 

sekvenování u 9170 

pacientů s EE a 8436 

kontrol. Cílem bylo hledat 

vzácné varianty, které jsou u 

pacientů, ale ne u kontrol –

tj. objasnit nové příčiny EE. 



Epileptogenetika

IF 9,924

IF 9,924

Významný objev – identifikace 

nové příčiny epileptické 

encefalopatie

IF 5,562

Cílem práce bylo vytvoření 

workflow pro detekci 

kauzálních CNV u pacientů s 

epilepsií – celkem bylo 

zahrnuto až 1255 pacientů



Epileptogenetika

IF 2,178

IF 9,937

Popis 37 pacientů s 

kauzálními, patogenními 

variantami v genu IQSEC2  

– unikátní studie

Ve studii bylo vyšetřeno 92 

pacientů s dg. infantilních 

spazmů. Objasněno bylo 7,6% 

pacientů. 



DNA laboratoř KDN

1. Dědičné neuropatie Charcot-Marie-Tooth

Immunity, IF:21,520

Hum Mol Genet, IF:4,540

V roce 2019:

Příčina nemoci objasněna u 85 pacientů ze 42 rodin s použitím klasických 

metod (MLPA, Sangerovo sekvenování): 19x CMT1A, 12x HNPP, 11x bodová 

mutace

Dále pomocí NGS vyšetřeno

17 pacientů vyšetřeno panelem (objasněno 7x)

27 pacientů vyšetřeno WES – celoexomové sekvenování (hodnocení probíhá)

Na funkčních analýzách u variant nejasného významu jsme spolupracovali se 

zahraničními pracovišti, výsledkem jsou níže uvedené publikace:



DNA laboratoř KDN

2. Hereditární spastické paraparézy

V roce 2019:

25 pacientů vyšetřeno panelem:

4x objasněno (1x SPG3, 1x SPG10, 1x SPG31, 1x SPG4 – delece z CNV)

2x nejasný nález (1x varianta v KIF1A, 1x v TFG)

1 pacientka WES – bez objasnění

Case Reports / Journal of Clinical Neuroscience

IF: 1,593



DNA laboratoř KDN

Eur. Arch. Oto-Rhino-Laryn. IF:1,750

Genome Med 11 (1):80., IF:10,8803. Ostatní

Neuropediatrics, IF:1,654

Analýza různosti CNV (copy number 

variations) v oblasti genu PLP1, jehož 

zvýšený počet kopií je příčinou X-vázané 

poruchy myelinizace CNS – Pelizaeus 

Merzbacherovy choroby 

Zjistili jsme, že pacienti s mutacemi v

genu STRC mají typicky středně těžkou

poruchu sluchu (pure tone average – PTA

– 46dB), což je odlišuje od většiny pacientů

s DBNB1 s nejčastějšími mutacemi v GJB2

genu, které jsou inaktivující a vedou obvykle

k těžké ztrátě sluchu.



Neuromuskulární centrum FNM

Mezinárodní studie efektu léčby Nusinersenu u SMA typ 1 - soubor 50 pacientů IF 3.615

Mezinárodní studie vzorce dystrofických změn na magnetické rezonanci svalů      

u pacientů se svalovou dystrofií podmíněnou mutací v genu pro kalpain                       

- soubor 77 pacientů IF 3.783

MR studie kardiálních abnormit u dystrofinopatií                                                  

- soubor 49 pacientů IF 3,687



Neuromuskulární centrum FNM

Kazuistika nové patogenní varianty v KCNK9 genu. IF 2.022

J. Haberlová kapitoly v knihách

- Spinální neurologie I. Štětkářová, Maxdorf 2019
- ¨

- Dětská pneumologie. P. Koťátko, P. Pohunek, J. Tuková. Mladá Fronta 2019

- Neuromuskulární choroby v kazuistikách. E. Ehler, P. Ridzoň, I. Štětkářová a kol.  

Maxdorf 2019

Přehledné články bez IF



Neuromuskulární centrum FNM

• Klinické studie experimentální léčby 
PTC STRIDE – DMD th Translarna

SRP – 4045, 4053 – DMD th exon skipping

nově – VBP15-004 - DMD nový typ protizánětlivého léku

• Evropské granty
Pokračuje účast na evropském grantu VISION DMD – vývoj nového typu   

protizánětlivého léku pro DMD  a evropském COST projektu 

- Delivery of Antisense RNA Therapeutics (CA 17103)

• Získána mezinárodní akreditace NM centra pro léčbu DMD - PPMD 



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 75 pacientů, 

z toho pozitivních 8 pacientů

SCA vyšetřeno 124 pacientů, 

z toho pozitivních  13 pacientů

4x - SCA2, 1x - SCA6, 2x - SCA8, 4x - SCA17, 

2x SCA28

KLINICKÁ ČÁST: 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

Jahnová, Helena et al. ( Zumrová, Alena). Amyotrophy, cerebellar impairment

and psychiatric disease are the main symptoms in a cohort of 14 Czech 

patients with the late-onset form of Tay-Sachs disease. 

Journal of Neurology. 2019, 266(8), 1953-1959. ISSN 0340-5354.

IF = 4.204

KLINICKÁ ČÁST: příprava:

11th International Symposium

of the Society for Research on the Cerebellum 

and Ataxias

SRCA VI/2020 - From J. E. Purkyně to the future

Pilsen, Czech Republic



(IF: 1,544) 

Poradna pro neurokutání onemocnění

Soubor 285 děti s diagnózou neurofibromatosis von Recklinghausen typ1  (NF1). 

Výsledky z hlediska diagnostiky, sledování a terapie z let 1990-2010.

MUDr. Marie Glombová obhájila dizertační práci: 

Zhodnocení výskytu a významu vybraných organických a funkčních změn 

centrálního nervového systému u pacientů s neurofibromatózou typ 1.

Sledujeme i děti s vrozenými cévními 

malformacemi mozku jako torcural 

dural sinus malformation (t-DSM). 

S neurochirurgy publikovány výsledky 

sledování čtyř pacientů s touto raritní 

a novou diagnózou.

(IF:2.878)

(IF:1.327)



Neuroimunologická skupina

Systematický sběr dat a měření zánětlivých parametrů u dětských pacientů                          

s autoimunitním onemocněním CNS

Ph.D. studentka MUDr. Hana Nohejlová (5.roč.): příprava finální publikace souboru 

dětských pacientů s roztroušenou sklerózou (klinická a laboratorní data z let 2012-2019)

Příprava doporučených 

postupů u dětí v rámci 

nového konceptu CVSP pro 

RS a NMO v ČR

Publikace v zahraničním 

časopise s IF s finanční 

podporou VZ 6005:

 Význam stanovení 

chemo/cytokinů u 

různých typů zánětlivých 

onemocnění CNS

(IF: 2,774) 



Čerpání interního grantu v roce 2019

• Investice 0

• Neinvestiční prostředky

– Provozní náklady  1.172.140,- Kč

 Chemikálie, kity, primery, další prostředky pro DNA lab.

 EEG čepice a další materiál Elektrofyziologické laboratoře

 Psychologické testy, PC, další spotřební materiál

– Mzdy 819.000,- Kč

– DPP 60.000,- Kč

– Cestovné 150.000,- Kč

– Odvody 294.000,- Kč



Cíle projektu na rok 2020
• Centrum pro epilepsie Motol

– Mezioborový výzkum v rámci Epilepsy Research Centre Prague

– Zapojení do mezinárodních projektů (EPISTOP, Need To Stop)

– Studium faktorů ovlivňujících kvalitu života u dětí s epilepsií

• DNA laboratoř Kliniky dětské neurologie
– Vyšetření nových skupin pacientů s EE, dědičnou neuropatií, dědičnou 

spastickou paraparézou a časnou nesyndromovou hluchotou 

• 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

• Neuroimunologická skupina
– Výzkum patogeneze vybraných autoimunit CNS u dětí


