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Uznaná centra Kliniky dětské neurologie

• Centra uznaná MZČR
 CVSP pro farmakorezistentní epilepsie
 CVSP pro roztroušenou sklerózu a neuromyelitis optica

• Centra Evropské referenční sítě vzácných onemocnění (ERN)
 ERN pro vzácné a komplexní epilepsie (ERN EpiCARE)
 ERN pro vzácná neuromuskulární onemocnění (ERN NMD)
 Centrum hereditárních ataxií v rámci ERN RND

• Centra uznaná odbornou společností ČLS JEP
 Centrum pro poruchy spánku u dětí
 Neuromuskulární centrum pro dětské pacienty

• Součást Epileptologického výzkumného centra (EpiReC)
 Sdružení 2. LF UK,FNM, AV ČR                                                                             

a FEL ČVUT ve výzkumu epilepsie



Plán projektu pro rok 2020
• Epileptologická skupina

– Analýza genetických příčin epilepsie a kortikálních malformací
– Optimalizace epileptochirurgie a intraoperačního monitorování
– Mezinárodní FP7 studie EPISTOP

• Neurogenetická laboratoř KDN
– Projekty vyšetřování pacientů s dětskými epileptickými encefalopatiemi, 

dědičnou neuropatií, dědičnou spastickou paraparézou a časnou 
nesyndromovou hluchotou

• Neuromuskulární skupina
– Zvyšování kvality multidisciplinární péče nervosvalových pacientů 
– Výzkum patogeneze NMD, klinické studie experimentální léčby NMD

• Centrum hereditárních ataxií
– Multidisciplinární sledování pacientů s hereditární ataxií, zvyšování kvality 

a dostupnosti diagnostiky (NGS)

• Poradna pro neurokutánní onemocnění
– Sledování dětí s tuberózní sklerózou a rhabdomyomy srdce 
– Studium patogeneze a komplikací neurofibromatózy typu 1 

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

s autoimunitním onemocněním CNS



Dosažené výsledky v roce 2020

• Publikační aktivity

 42 zahraničních publikací se souhrnným IF 206.409

 1 publikovaná databáze

 6 kapitol v knihách

• Další informace o našem týmu

 11 studentů v PhD a MD-PhD programu

 10 řešených grantových projektů včetně mezinárodních

 4 klinické studie inovativní léčby nervosval. onemocnění

 Řada mezinárodních spoluprací
 Newcastle, Londýn, Amsterdam, Utrecht, Milano, Aachen, Ljubljana …



Nejvýznamnější publikační výstupy



Studie prevence epilepsie a procesu epileptogeneze u dětí s TSC 

• kauzální varianta v genech TSC1, TSC2 byla 
identifikována u 99% pacientů; 10% pacientů 
vykazovalo mosaicismus

• pacienti s variantami v genu TSC2 měli těžší 
klinický průběh a závažnější projevy TSC

• u pac. s TSC2 variantami byly častější kortikální 
tubery, farmakorezistentní epilepsie, opoždění 
psychomotorického vývoje a delší doba do 
prvního záchvatu

• pacienti na preventivní léčbě vigabatrinem (podané při 
nálezu abnormálního EEG) měli přibližně 3x delší dobu 
do rozvoje epileptických záchvatů než pacienti na 
standardní léčbě (po rozvoji epileptických záchvatů)

• preventivní léčba snížila riziko rozvoje záchvatů, 
farmakorezistentní epilepsie a infantilních spasmů ve 
dvou letech věku

IF: 8,904
IF: 9,037



EPILEPTOCHIRURGIE I 
Zkvalitnění peroperační elektrofyziologie

• pacienti, u nichž není možná modifikace operačního 
plánu dle ECoG dosahují významně horší výsledky 
epileptochirurgie oproti pacientům, u nichž je 
modifikace možná nebo není vůbec indikovaná

• u všech pacientů nález na ECoG slouží jako jeden z 
prognostických markerů úspěchu epileptochirurgie

• ECoG mírně zvyšuje riziko dočasných komplikací; 
riziko dlouhodobých a trvalých komplikací nemění

• u všech dětských pacientů podstupujících 
epileptochirurgii bylo možné vyvolat 
motorickou odpověď na elektrickou stimulaci

• intenzita stimulačního proudu byla 
asociována s věkem pacienta a datem 
operace 

• zvýšení intenzity stimulačního proudu nutné 
k vyvolání motorické odpovědi v průběhu 
resekce se pojila s výskytem pooperačního 
motorického deficitu

• použití elektrické stimulace nemělo vliv na 
pooperační bezzáchvatovost

IF: 2,117



EPILEPTOCHIRURGIE II 
Evropská praxe a výsledky

• celoevropská studie výsledků 
epileptochirurgie na 9147 dětských a 
dospělých pacientech

• nejlepší výsledky měli pacienti s 
benigními nádory (77,5% bez záchvatů 
2 roky od operace), cévními 
malformacemi (74,0%) a s 
hipokampální sklerózou (71,5%)

• nejhorší výsledky vykazovali pacienti s 
FCD typu I/mMCD (50,0% bez 
záchvatů), jinými MCD (52,3%) a bez 
histopatologického průkazu léze 
(53,5%)

• delší doba trvání epilepsie se pojila s 
nižší pravděpodobností dosažení 
stavu bez záchvatů a bez léků

IF: 30,039



EPILEPTOGENETIKA 
Multicentrické studie

• nový syndrom spojený s GAD67 deficitem

• epileptická encefalopatie + rozštěp patra + 
kontraktury +/- omfalokéla 

IF: 10,675

• nová metoda ke zlepšení statistické  
interpretace missense variant pomocí 
analýzy genových rodin

• vylepšení hledání nových variant 
genů u neurovývojových poruch

IF: 11,337

• nálezy CNV u různých typů epilepsií se velmi liší

• cca 1,5-3% pacientů s běžnou epilepsií má CNV 
asociovanou s epilepsií

IF: 11,337



IF 2,510

IF 1,378

IF 2,539

Popisujeme rozsáhlý 
soubor pacientů s 
mutacemi v genu WDR45

Databázové nástroje pro analýzu 
dat z NGS

Neurogenetická laboratoř
Epileptogenetika



IF:8,770

IF:2,368

IF: 4,516

Neurogenetická laboratoř
Dědičné neuropatie



IF: 3,523

IF: 2.180

IF: 0,521

IF: 4,104

Neurogenetická laboratoř
Dědičná hluchota a hereditární spastické paraparézy



Neuromuskulární centrum
Vědecké výsledky v roce 2020

• Publikace: 

 12 publikací v časopisech s IF, celkem IF 50,934

 2 publikace v českých recenzovaném časopise bez IF

• Nový program léčby spinální svalové atrofie 

 zahájen program genové léčby SMA- lék Zolgensma – první pracoviště v ČR

• Čtyři klinické studie experimentální léčby u DMD

 PTC STRIDE – th Translarna

 SRP – 4045, 4053 – th exon skipping

 VBP15-004 – nový typ protizánětlivého léku

• Dva evropské granty

 grant VISION DMD – vývoj nového typu protizánětlivého léku pro DMD  

 COST projekt - Delivery of Antisense RNA Therapeutics (CA 17103)



Neuromuskulární centrum
Výběr publikací

Studie našeho NM centra – soubor 78 
pacientů IF 0.39

Mezinárodní srovnávací studie 
genotypu/fenotypu sarkoglykanopatií –
soubor 439 pacientů IF 11,337

Studie našeho a slovinského NM centra efektivity léčby 
Nusinersenem – soubor 50 SMA pacientů IF 2.5 

Studie kardiologických nálezu u žen přenašeček 
DMD/BMD- soubor 44 pacientů – IF 3.998 



Úkoly:
Longitudinální sledování korelací genotyp-fenotyp u pacientů s SCA 
V rámci sítě ERN kooperace s dalšími evropskými centry 

NEUROGENETICKÁ ČÁST: 
FRDA  vyšetřeno 60 pacientů, 
z toho pozitivních 6 pacientů
SCA vyšetřeno 96 pacientů, 
z toho pozitivních 8 pacientů
1x SCA1, 3x - SCA2, 2x - SCA6, 
1x - SCA8, 1x - SCA17

Připraveny 2 publikace do recenzního řízení:
Cerebellum (IF 3,129) - Childhood Onset Spinocerebellar Ataxia (SCA 2) - Review of Known Cases with Clinical Case Report in 
the Czech Republic
Pediatrics (IF 5.359) - Atypical course of hereditary ataxia cases or concomitancy with cerebral palsy?

Friedreichova ataxie:
• vytvoření databáze jednotlivých testovaných účinných látek 

v terapii FRDA (biologická a genová terapie)
• jednání o vstupu do mezinárodního výzkumného konsorcia 

EFACTS v r. 2021
• iniciování založení pacientské organizace FRIEDA
• longitudinální sledování FRDA a SCA pacientů

Centrum hereditárních ataxií



Poslední ze série článků o pacientech s anomálií 
durálního sinu (t-DSM), zhodnotil klinickou závažnost 

pomocí nově vypracovaného grading systému (doc. Libý).  
Onemocnění je také možno zařadit mezi neurokutánní 
onemocnění – přesnější klinické zařazení této jednotky 
bude dalším cílem hodnocení námi sledované skupiny a 

meta-analýzy literárních údajů.

Neurokutánní poradna

Kraus J, Petrák B, Glombová M. 
Neurokutánní onemocnění. kapitola 22, 

str. 747-798. Vyšlo v knize: Speciální 
neurologie, sv.II, Kaňovský P, Bártková 
A a kol.,. Editors,Olomouc, Univerzita 

Palackého v Olomouci,2020.
ISBN 978-80-244-5611-9

Rozsáhlá kapitola ve Speciální neurologii sv.II.
Informací o neurokutánních chorobách je relativně 
málo a neurologický pohled na tuto problematiku    
v české literatuře chyběl. Kapitola by měla tuto 

informační mezeru vyplnit.

IF: 1,298

Plány na rok 2021:
1) Zhodnocení našeho souboru pacientů s Legius sy (13) 

2) Zhodnocení významu hypersignálních ložisek v T2 obrazech na MRI mozku 
pro diagnostiku neurofibromatózy typ 1 (NF1) a Legius syndromu (LGSS)

3) Dokončení studie o rhabdomyomech srdce (45 pacientů za léta 2000-2020) a 
časné diagnostice tuberózní sklerózy (TSC)



Klíčová publikace Ph.D. studentky MUDr. Hany 
Nohejlové, soubor dětských pacientů s RS
(z let 2009-2019) a jejich iniciální chemo-cytokinové 
profily v mozkomíšním moku a séru ve vztahu k 
relapsu onemocnění. 

IF 2.64

IF 2.356

Rozbor imunologických parametrů v 
mozkomíšním moku a krvi u pacientů se 
vzácným onemocněním mozku ve vztahu k 
imunoterapii a jejím vlivu na klinický stav. 
Multicentrická a multioborová spolupráce. 

IF 0.39

Suplementum věnované 
neuromyelitis optica, 
vyžádaná přehledná práce.

Neuroimunologická skupina



Cíle projektu na rok 2021
• Epileptologická skupina

– Mezioborový výzkum v rámci Epilepsy Research Centre Prague
– Pokračování v mezinárodních projektech (EPISTOP, Need To Stop)
– Studium faktorů ovlivňujících kvalitu života u dětí s epilepsií

• Neurogenetická laboratoř KDN
– Vyšetření nových skupin pacientů s EE, dědičnou neuropatií, dědičnou 

spastickou paraparézou a časnou nesyndromovou hluchotou
– Akreditace ČIA → úhrada rutinní diagnostiky od ZP → posílení výzkumu 

• Neuromuskulární skupina
– Mezinárodní výzkum patogeneze nervosvalových nemocí a vývoj nových léků
– Výzkum nových biomarkerů tíže a efekty léčby NMD 

• Centrum hereditárních ataxií
– Multidisciplinární sledování pacientů s hereditární ataxií
– Mezinárodní spolupráce v rámci ERN-RND, optimalizace diagnostiky

• Neuroimunologická skupina
– Výzkum patogeneze vybraných autoimunit CNS u dětí

• Poradna pro neurokutánní onemocnění
– Mezinárodní výzkum patogeneze epilepsie u tuberózní sklerózy
– Studium a publikace souboru dětí s NF 1


