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Zakladni charakteristika

Klinika détské neurologie (KDN) je referencnim superkonzilidrnim pracovistém pro vSechny neurologické
diagndzy détského véku pro celou CR a v ramci nékterych diagnosticko-lé¢ebnych programd (napf.
chirurgické 1écby epilepsie) poskytuje péci i pacientim ze zahrani¢i. Mame k dispozici dvé plné
zrekonstruovana lizkova oddéleni s celkem 40 ldzky, 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 laborator a Neurogeneticka laborator nabizejici
molekularné-genetickou diagnostiku nékterych neurologickych onemocnéni détského véku. KDN je také
pre- i postgradudinim vyukovym pracovistém a védecko-vyzkumnym centrem zapojenym do mnoha

mezioborovych i mezinarodnich projektd.

Vroce 2020 jsme hospitalizovali 1.076 déti pri celkovém poctu hospitalizacnich ucta 1.349. Bylo
provedeno 19.311 ambulantnich vysetfeni u 7.036 pacientd (unikatnich RC). V Elektrofyziologické
laboratofi bylo provedeno 5.276 vykonl, z toho 3.243 EEG, 470 EMG, 1.196 EP a 263 dlouhodobych
video/EEG a 104 polygrafii. V ramci epileptochirurgického programu bylo provedeno 30 resekénich

operaci, 7 dlouhodobych intrakranidlnich video/EEG studii a 5 primoimplantaci vagového stimulatoru.

Vysledky nasich védecko-vyzkumnych aktivit v r. 2020: 42 primarnich publikaci v ¢asopisech s IF se

souhrnnym IF 206,409, 6 kapitol v knihach.

Uznana centra

Centra uznand MZCR

= Centrum vysoce specializované péce pro farmakorezistentni epilepsie

= Centrum vysoce specializované péce pro roztrousenou sklerézu a neuromyelitis optica

Centra s mezinarodni akreditaci v ramci Evropské referencni sité vzacnych onemocnéni (ERN)

= 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

=  Neuromuskuldrni centrum pro détské pacienty

DalSi centra
= Epilepsy Research Centre Prague (EpiReC) - konsorcium 2. |ékarské fakulty Univerzity Karlovy,

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

technického v oblasti translacniho epileptologického vyzkumu

Specializované ambulance
= Epileptologicka poradna
=  Ambulance pro poruchy spanku u déti
=  Ambulance pro rizikové novorozence a kojence
=  Poradna pro neuromuskularni onemocnéni
=  Ambulance pro aplikace botulotoxinu
=  Poradna pro neurokutanni onemocnéni
=  Poradna pro zdnétliva a demyeliniza¢ni onemocnéni
= Neuroonkologickda ambulance
= Neurogenetickda ambulance
=  Ambulance pro dédi¢nd neurometabolicka a neurodegenerativni onemocnéni

= Psychologicka a neuropsychologicka poradna

Nové metody a postupy

= Zavedeni genové lécby spindlni svalové atrofie (SMA). V ramci specifického |éceného programu
jsme jako prvni pracovisté v CR lécili 2 pacienty se SMA Iékem Zolgensma (onasemngen
abeparvovek). Po evropské registraci tohoto léku v kvétnu 2020 byl u nas zaveden standardni
program genové lécby SMA.

= Zavedeni dalsi inovativni terapie SMA. V ramci specifického |é¢ebného programu jsme zavedli
terapii déti se spindlni svalovou atrofii pfipravkem Evrysdi (risdiplam). Jedna se o I1ék modifikujici
transkripci mRNA, u kterého je na rozdil od dosud dostupné lécby nusinersenem (Spinrazou)
mozné peroralni poddvani.

= Zavedeni detekce somatickych variant u epileptochirurgickych pacienti s poruchami vyvoje
mozkové kiiry. Ve spolupraci s Ustavem patologie a molekuldrni mediciny 2. LF UK a FN Motol
jsme zavedli metodu hlubokého sekvenovani mozkové tkané odebrané epileptochirurgickym
pacientim s malformacemi kortikalniho vyvoje. UmozZnuje nalézt pfi¢inu onemocnéni a lépe cilit

|éCebny postup u téchto pacienta.



Vyznamné udalosti v r. 2020

Cena ministra zdravotnictvi pro tym MUDr. Petry Lassuthové, Ph.D. Tym pod vedenim dr.
LasSuthové ziskal v r. 2020 Cenu ministra zdravotnictvi za zdravotnicky vyzkum a vyvoj za reSeni
grantu AZV 16-30206 , Celogenomové a RNA masivné paralelni sekvenovadni jako ndstroj pro
objasnéni pric¢in vzdcnych typi dédicnych neuropatii”,

Cena Josefa Hlavky pro MUDr. Barboru Beriovou, Ph.D. Dr. Befova ziskala Cenu Josefa Hlavky,
uréenou pro talentované studenty v bakalarském, magisterském nebo doktorském studiu, ktefi
prokazali vyjimeéné schopnosti a tvlrci mysleni ve svém oboru.

Cena Jana Marka Marci pro MUDr. Viléma Novdka. MUDr. Vilém Novak (PhD student prof.
Krska) ziskal Cenu Jana Marka Marci udélovanou Ceskou ligou proti epilepsii za nejlepsi
epileptologickou publikaci (Novdk et al., Generalized quasiperiodic epileptiform activity in sleep
is associated with cognitive impairment in children with drug-resistant focal lesional epilepsy.
Epilepsia, 2019).

Uspésné obhajoby PhD. V r. 2020 na nasem pracovisti Uspé$né ukondili doktorské studium 3
PhD studenti: MUDr. Vilém Novak, MUDr. Rébert Lesko — u obou Skolitel prof. Pavel Krsek; ing.
David Stanék — Skolitelka dr. Petra LasSuthova.

Nové granty Neurogenetické laboratoie KDN. V r. 2020 zahdjil tym dr. Petry LasSuthové reseni
dvou novych grantovych projekt(: NU20-04-00279 (Diagnostika a objevovdni novych pficin u
dosud neobjasnénych pacientl s vyuZitim kombinace omickych ndstroji); 8F20002 (European
Network on Inherited Sensory Neuropathies and Insensitivity to Pain).

Mezindrodni projekty Neuromuskuldrniho centra KDN. Tym vedeny dr. Janou Haberlovou se
v roce 2020 podilel na 4 klinickych studiich experimentdlni [é¢by u nervosvalovych onemocnéni

(PTC STRIDE — DMD th Translarna; SRP — 4045, 4053 — DMD, th exon skipping; VBP15-004 —

.....

.....

Therapeutics).
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