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1. Uvod

Klinika pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu 1. LF UK a VFN (KPDPM) zajistuje kromé
klasické pediatrické péce i pIné specializovanou péci v oblasti diagnostiky a terapie dédi¢nych
poruch metabolismu (DPM) pro viechny vékové kategorie, a to jako jediné pracoviité v Ceské
republice. Provadi celopopulaéni novorozenecky screening DPM pro dvé tfetiny regionG v Ceské
republice.

Na KPDPM se kombinuje dlouholetd tradice nejstar$iho pediatrického pracovisté v Cechdach
s nejmodernéjSimi diagnostickymi a terapeutickymi pfistupy. Détska klinika vznikla z pdvodniho
nalezince v budovach na Karlové v roce 1875. 14. Unora 1895 rozhodl Zemsky sném na ndvrh
zemského vyboru o finanénim zajisténi stavby nového nalezince v ulici Ke Karlovu. Rozsahl3
stavba ¢tyr budov se spoleénym dvorem byla dokoncena v roce 1901 a dodnes slouzi pro ucely
pediatrie.

KPDPM, ktera vznikla v roce 1992 spojenim IlIl. a IV. détské kliniky v Détském aredlu Karlov (DAK),
poskytuje vysoce kvalifikovanou diagnostickou a Ié¢ebné-preventivni péci pro déti ze spadové
oblasti a ve vybranych oborech také vysoce specializovanou pediatrickou péci pro déti a
mladistvé ze viech regiontl CR. Pfedevsim se jedna o tyto oblasti: resuscitaéni péce, DPM, détska
revmatologie, gastroenterologie, pneumologie a péce o rizikové novorozence. U dlouhodobé
sledovanych pacientt, které neni mozné predat do péce internich obor( (DPM a nékteré dalsi
Uzké specializace) pecuje KPDPM i o pacienty starsi 19 let. KPDPM zajistuje vysoce
specializovanou neonatologickou pé¢i pro Stfedocesky kraj. Uzkd spoluprace mezi Klinikou
détského a dorostového lékafstvi (diivéj$i ndzev KPDPM) a Ustavem dédiénych metabolickych
poruch VFN a 1. LF UK vyustila 1. zafi 2017 ve spojeni téchto pracovist ve velké biomedicinské
centrum.

KPDPM ma tfi lGZkové stanice, denni stacionaft, vSseobecnou ambulanci a détskou polikliniku s
odbornymi ordinacemi, navic zajistuje i lékarskou pohotovostni sluzbu (LPS). Vétsina déti je
léCena ambulantné, narocnéjsi ambulantni vykony (transfuze, zatéZové a expozicni testy,
diagnostické instrumentalni vykony, enzymovda substituéni terapie, biologicka terapie) jsou
provadény na dennim stacionafri. Soucasti kliniky je i Centrum provazeni, které podporuje rodiny
déti se zavaznou diagndzou ode dne jejiho sdéleni. Témér polovina pacientl je mimoprazska a
na kliniku pfichazi ke konziliarnim vy3etfenim z celé CR. Nicméné zastoupeni nejéasté&jsich
diagnéz hospitalizovanych détskych pacienti je podobné jako v celé CR. Vétdina déti je k
hospitalizaci pfijimana s doprovodem. Ve spolupraci s dopravni sluzbou Pragomedica a.s., jejiz
sanity vybavené pro podporu vitadlnich funkci novorozenct (véetné prevozového inkubatoru) jsou
umistény v aredlu DAK, zajistuje klinika transport patologickych novorozencl, vyzadujicich
intenzivni péci z regionu celého Stfedoceského kraje systémem ,,na sebe”.

Kromé konvencnich i nekonvencnich zplGsobu ventilace, fizené hypotermie a hemo-eliminacnich
metod je KPDPM jedinym détskym pracovistém v CR, které organizuje a provadi lé¢bu pomoci
extrakorporalni membranové oxygenace (ECMO).

KPDPM se podili s Urologickou klinikou 1. LF a VFN na diagnostice a terapii déti s vrozenymi
uropatiemi. KPDPM uzce spolupracuje s O¢ni klinikou 1. LF UK a VFN na celé fadé vyzkumnych
projektd v oblasti vzacnych onemocnéni a s Klinikou popaleninové mediciny FNKV, jejiz pacienti,
vyzadujici podporu zékladnich Zivotnich funkci jsou hospitalizovani na naSem pracovisti. Prioritou
je rovnéz péce o déti s revmatickymi chorobami, autoinflamatornimi onemocnénimi, poruchami
pojiva a onemocnéni zazivani, véetné poruch vyzivy. Na KPDPM pracuje Centrum komplexni péce
pro déti s perinatalni zatézi (CKP). Multidisciplinarni tym zajistuje diagnostickou a lééebnou péci
v oblasti somatické, neurosenzorické, psychické i behavioralni, jejimz cilem je potreba
minimalizovat dopad nezralosti ¢i perinatalniho inzultu na dité a jeho rodinu.
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Pracovi$té metabolického centra KPDPM (dfive Ustav dédiénych metabolickych poruch — UDMP)
je clenéno na: klinickou ambulanci, Diagnostické laboratore DPM (Biochemicka laboratof,
Laboratof DNA diagnostiky, Sekvenacni centrum VFN, Enzymologickd laboratof, Laboratore
tkanovych kultur, Laboratof pro studium mitochondridlnich poruch) a vyzkumné laboratore
(Laboratof pro studium vzdcnych nemoci, Laboratof cilené metabolomiky a vyzkumna cast
Laboratofe pro studium mitochondridlnich poruch), soucasti je i Narodni centrum lékarské
genomiky.

Konziliarni sluzby pro KPDPM zajistuji kliniky a oddéleni VFN, Klinika détské chirurgie a
traumatologie Thomayerovy nemocnice a 3. LF UK a Ortopedickd klinika Institutu pro
postgradudlni vzdélavani ve zdravotnictvi a nemocnice Na Bulovce. Komplexnost péce o
hospitalizované déti zajistuje materska skola a zakladni Skola pfi nemocnici, plsobi zde také
zdravotni klauni.

V oblasti vzdcnych onemocnéni se KPDPM zapojila do mezinarodnich evropskych siti vysoce
specializované péce (European Reference Networks, ERN). Pracovisté prosSlo ndrocnym
mezindrodnim auditem a je soucasti sité MetabERN (European Reference Network for Hereditary
Metabolic Disorders, MetabERN), ERN-RITA (European Reference Network for Revmatic,
Immunodeficiency, Autolnflammatory and Autoimmune diseases) a ERN-EYE (European
Reference Network dedicated to Rare Eye Diseases). KPDPM se dale podili na cinnosti
mezindrodnich konsorcii a registri pro pacienty s DMP, tj. sité E-HOD a U-IMD. Diagnostické
laboratofe DPM aktivné zajistuji testovani diagnostickych laboratofi v ramci systému Diagnostic
Proficiency Testing ERNDIM v Evropé.

KPDPM zajistuje pregradudlni vyuku povinné volitelného pfedmétu patobiochemie a predevsim
vyuku pediatrie pro studenty vseobecného l|ékarstvi a zubniho lékaFstvi, pro bakalarské i
magisterské studium oSetfovatelstvi a intenzivni péfe a pro Zakyné stfednich a vyssich
zdravotnickych Skol. KPDPM se podili na Ph.D. programu 1. LF UK a je plné zapojena do
postgradudlni vychovy v oborech détského lékafstvi a podili se na kontinualnim vzdélavani
zdravotnickych pracovnikd.

Vyzkum v KPDPM je zaméren predevSim na oblasti vzacnych onemocnéni, DPM a
revmatologickych onemocnéni v détském véku, KPDPM je soucasti Narodniho centra Iékafské
genomiky. Laboratorfe KPDPM predstavuji vyznamnou technologickou a intelektualni platformu
s presahem do dalSich medicinskych obor(i (napf. kardiologie, neurologie, nefrologie,
oftalmologie ¢i psychiatrie). Védecka expertiza KPDPM integruje molekularni, biochemické a
bunécné a tkanové biologické s klinickymi aspekty studovanych onemocnéni. Pracovnici KPDPM
objevili nebo vyznamné prispéli k objeviim fady novych chorob na klinické, biochemické i
molekularni drovni, vedle toho se také podili na vyvoji a testovani novych diagnostickych a
terapeutickych postupt. Vysledky jejich prace byly opakované ocenény v CR a zahraniéi.



2. Organizacni schéma
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3. Pracovnici

a. VFN
Lékari

Jméno

Titul

Atestace a
specializovana zpusobilost

Kmenovi lékari

Honzik Tomas

Prof. MUDr. Ph.D.

Pediatrie

Lékarska genetika

Klinicka vyZiva a intenzivni metabolickd
péce

Zeman Jifi

Prof. MUDr. DrSc.

Pediatrie 2.st
Lékarska genetika

Dolezalova Pavla Prof. MUDr. Pediatrie 2.st
CSc. Détska revmatologie
Kozich Viktor Prof. MUDr. Lékarska genetika
CSc.

Martasek Pavel

Prof. MUDr. DrSc.

Interni Iékarstvi 2.st.
Lékarska genetika

Hoza Jozef

Doc. MUDr.
CSc.

Pediatrie 2.st.
Dorostové lékarstvi

JeSina Pavel

Doc. MUDr. RNDr.

Ph.D.

Pediatrie

Klinicka biochemie

Lékarska genetika

Klinickd vyZiva a intenzivni metabolicka
péce

Magner Martin

Doc. MUDr. Ph.D.

Pediatrie
Lékarska genetika
Klinickd vyZiva a intenzivni metabolicka

péce
Urbanova Zuzana Doc. MUDr. Pediatrie
CSc. Détska kardiologie
Prihodova lva Doc. MUDr. Ph.D. Pediatrie

Neurologie 1.st
Détska neurologie

Srnsky Pavel MUDr. Pediatrie
Intenzivni medicina
Neonatologie
Vobruba Vaclav MUDr. Ph.D. Pediatrie 2.st.
Intenzivni medicina
Cernd Olga MUDr. Pediatrie 2.st.
Intenzivni medicina
Lorencik David MUDr. Pediatrie
Intenzivni medicina
Neonatologie
Pokorna Pavla MUDr. Ph.D. Pediatrie
Intenzivni medicina
Neonatologie
Leden Pavel MUDr. Ph.D. Anesteziologie a intenzivni medicina
Hridel Jan MUDr. Pediatrie




Hfidelova Linda MUDr. Pediatrie
Matikova Martina MUDr. Pediatrie
Zurek Jii MUDr. PhD. Anesteziologie a intenzivni medicina
Frihauf Pavel MUDr. CSc. Pediatrie 2.st.
Détska gastroenterologie a hepatologie
El — Lababidi Nabil MUDr. Pediatrie
Détska gastroenterologie a hepatologie
Szitanyi Peter MUDr. Ph.D. Pediatrie 2.st
Détska gastroenterologie a hepatologie
Klinicka vyZiva a intenzivni metabolicka
péce
Malinova Véra MUDr. Pediatrie 2.st
Kolafova Hana MUDr. Ph.D. Pediatrie
Mazurova Stella MUDr. Ph.D. Pediatrie
Lékarska genetika
Klement Petr MUDr. Ph.D. Pediatrie
Détska neurologie
Koumarova Lydie MUDr. Pediatrie
Détska neurologie
Vitnerova Lenka MUDr. Pediatrie
Détska neurologie
Prakticky IékaF pro déti a dorost
Jakoubek Vit MUDr. Ph.D. Pediatrie
Détska neurologie
Prakticky IékaF pro déti a dorost
Kotatko Petr MUDr. Pediatrie
Tuberkuldza a respiraéni onemocnéni
Détska pneumologie
Vancikova Zuzana MUDr. CSc. Pediatrie
Tuberkuldza a respiraéni onemocnéni
Détska pneumologie
Alergologie a klinickd imunologie
Tukovd Jana MUDr. Ph.D. Pediatrie
Détska pneumologie
Kopi¢kova Dagmar MUDr. Pediatrie
Alergologie a klinickd imunologie
Langer Jan MUDr. Pediatrie 2.st
Détska nefrologie
Buganova Michaela MUDr. Ph.D. Pediatrie
Détska nefrologie
DoleZalova Sarka MUDr. Pediatrie
Nefrologie
Détska nefrologie
Flachsova Eva MUDr. Ph.D. Pediatrie
Détska nefrologie
Kredba Vaclav MUDr. CSc. Pediatrie 2.st
Détska kardiologie
Intenzivni medicina
Ricklova Kristyna MUDr. Ph.D. Pediatrie 2.st
Détska kardiologie
Augustinova Jana MUDr. Pediatrie




Détska kardiologie

Kominova Jitka MUDr. Pediatrie

Détska kardiologie
Kytnarova Jitka MUDr. Ph.D. Pediatrie

Endokrinologie

Détska endokrinologie
Moravcova Alexandra MUDr. Pediatrie

Endokrinologie
Némcova Dana MUDr. Pediatrie 2.st

Revmatologie

Détska revmatologie
Fingerhutova Sarka MUDr. Pediatrie

Détska revmatologie
Markova Daniela MUDr. Pediatrie
Knéz( Evienie MUDr. Pediatrie

Neonatologie
Janskd Pavla MUDr. Pediatrie

Rehabilitace a fyzikalni medicina
Rausova Pavla MUDr. Pediatrie

Prakticky IékaF pro déti a dorost
Pokorna Véra MUDr. Détské lékarstvi

Neonatologie

Prakticky IékaF pro déti a dorost
Orendacova Barbora MUDr. Mgr. Klinicka logopedie

Specidlni pedagogika
Lamrova Katefina MUDr. Pediatrie

Neonatologie
Hrubd Eva MUDr. Pediatrie 2.st

Lékarska genetika
Kostalova Eva MUDr. Pediatrie

Détska neurologie

Lékarska genetika
Jahnova Helena MUDr. Neurologie

Détska neurologie

Lékarska genetika
Hrebicek Martin MUDr. CSc Lékarska genetika
Uhlikova Petra MUDr. Psychiatrie

Détska psychiatrie
Bélorova lJitka MUDr. Pediatrie
Buresova lJitka MUDr. Pediatrie
Honzkova Alzbéta MUDr. Prakticky IékaF pro déti a dorost
Sebesta lvan MUDr. CSc. Klinicka biochemie
Sikora Jakub MUDr. Ph.D. Zarazen do oboru Patologie
Kulhdnek Jan MUDr. Zarazen do oboru Pediatrie
Sepela Adam MUDr. Zarazen do oboru Pediatrie
Krejbichova Lucie MUDr. Zarazena do oboru Pediatrie
Kelifova Sylvie MUDr. Zarazena do oboru Pediatrie
Cechové Anna MUDr. Zatazena do oboru Pediatrie
Ruczaj Katefina MUDr. Zarazena do oboru Pediatrie
Dvordakova Veronika MUDr. Zatazena do oboru Pediatrie
Machova Monika MUDr. Zarazena do oboru Pediatrie




Slepickova Zuzana MUDr. Zarazena do oboru Pediatrie
Machatova Anezka MUDr. Zarazena do oboru Pediatrie
Semanisinova Denisa MUDr. Zarazena do oboru Pediatrie
Spackova Jana MUDr. Zatazena do oboru Pediatrie
Svestkova Natalie MUDr. Zatazena do oboru Pediatrie
Vinsova Nikol MUDr. Zatazena do oboru Pediatrie
Seferna Prokop MUDr. Zatazena do oboru Pediatrie
Hodanova Kristyna MUDr. Zarazena do oboru Pediatrie
Martincova Andrea MUDr. Zarazena do oboru Pediatrie
Skodova Lina MUDr. Zarazena do oboru Pediatrie
Ptackova Hana MUDr. Zarazena do oboru Pediatrie
Makovska Anna MUDr. Zatazena do oboru Pediatrie
Anténeova Nicole MUDr. Zatazena do oboru Pediatrie
Madjovska Jitka MUDr. Zarazena do oboru Pediatrie

Externisté: Pfevozova sluzba pro patologické novorozence

Tanuska Daniel MUDr. Anesteziologie a resuscitace 1., 2.st
Picha JiFi MUDr. Pediatrie 2.st
Klinicka vyZiva a intenzivni metabolicka
péce
Hrdlicka René MUDr. Ph.D. Pediatrie
Anesteziologie a resuscitace 1.st
Intenzivni medicina
Sirc Jan MUDr. Pediatrie
Neonatologie
Berka Ivan MUDr. Pediatrie
Neonatologie
Halbrstat Jiri MUDr. Pediatrie
Neonatologie
Psychologové
Fleischnerova Alena Mgr.
Hermankova Renata Mgr. Ph.D.
Dostalova Veronika Mgr. Ph.D.
Kofinek Daniel Mgr.
Mickova Hana Magr.
Unzeitigova Aneta Mgr.
Zejdova Hana Mgr.
Centrum provazeni
Jefdbkova Tereza Mgr.
Tesarova Eva Mgr.
Vodickova Véra Mgr.

Sekretariat klinické casti

Linkova Lenka

ekonom

Novotna Jana

sekretariat

Krupi¢kova Michaela

sekretariat
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Nelékaisky zdravotnicky personal

Nelékaisky zdravotnicky personal — klinicka ¢ast KPDPM

Jana Pyskata ‘ Mgr. vrchni sestra, détska sestra
1. oddéleni

Fremutova Martina Bc. stanicni sestra, détska sestra
Fendrichova Bohdana Mgr. détska sestra
Matuskova Zlata DiS vseobecna sestra
Melounkova Katefina détska sestra
Perakrestava Natallia vseobecna sestra
Peskova Markéta DiS détska sestra
Javorska Hana Bc. vSeobecna sestra
Jirickova Michaela DiS vSeobecna sestra
Smirnova Larysa vSeobecna sestra
Séepkova Kamila vseobecna sestra
Srpova Martina Mgr. détska sestra
Synkova Zuzana DiS vSeobecna sestra
Sebestikova Zaneta prakticka sestra
Tydlitatova Eva vseobecna sestra
Titova Anna vseobecna sestra
Vavrovska Jitka détska sestra
Vitkova Barbora vSeobecna sestra
2. oddéleni

Bejckova Veronika stanicni sestra détska sestra
Abubakirova Tanzilia prakticka sestra
Bendova Jana DiS. détska sestra
Cerna Katefina vseobecna sestra
Drizalova Marie Bc., DiS. détska sestra
Hamplova Petra vseobecna sestra
Kocanova Pavlina Bc. vSeobecna sestra
Kohoutova Dana détska sestra
Kolarova Katefina vseobecna sestra
Minarikova Andrea Bc. vSeobecna sestra
Novotna Rut DiS. détska sestra
Paszycova Monika détska sestra
Soukupova Pavlina détska sestra
Strejckova Alena détska sestra
Volfova Petra Bc. vseobecna sestra
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Oddéleni JIRP

Baskova Martina Magr. stanicni sestra, détska sestra
Altmanova Katerina détska sestra
Brickova Lucie DiS., Mgr. détska sestra
Buzkova Lenka détska sestra
Cern Petra Bc. zdravotnicky zachranar
Cihakova Jitka détska sestra
Dembélé Nathalia DiS vseobecna sestra
Dirrova Pavla détska sestra
Eibichova Kristyna prakticka sestra
Hola Ivana détska sestra
Horcic¢kova Lucie vseobecna sestra
Hrbkova Méria DiS., Mgr.. détska sestra
Chocholova Jana DiS. détska sestra
Klepalova Markéta détska sestra
Kolarova Klara détska sestra
Madlova Radka DiS. détska sestra
Malik Roman MBA vseobecna sestra
Malinska Lucie détska sestra
Nepozitkova Veronika détska sestra
Pacova Lenka Bc. vSeobecna sestra
Pavlatova Zaneta prakticka sestra
Pichova Hana Bc. détska sestra
Prihodova Vanda détska sestra
Rakova Kamila détska sestra
RGzic¢kova Petra vseobecna sestra
Sklarova Martina détska sestra
Sojkova Marcela Mgr. détska sestra
Solomko Olena vseobecna sestra
Siisserova Nikola Bc. vSeobecna sestra
Simanek Michal zdravotnicky zachranar
Svarcova Pavlina Bc. détska sestra
Topolova Michaela vSeobecna sestra
Ambulance vseobecna / LSPP

Razi¢kova Petra stanicni sestra, détska sestra
Konopikova Miroslava détska sestra
Frihbauer RGzic¢kova détska sestra
Machéackova Olga détska sestra
Malinska Olga détska sestra
Strelkova Helena vseobecna sestra
Uhlikova Dagmar détska sestra
Zemankova lJitka détska sestra
Denni stacionar

Kahounova Marcela détska sestra
Kopecka Véra détska sestra
Kubickova Romana détska sestra
Ambulnace alergologie

Bilkova Jitka ‘ vSeobecna sestra
Ambulance détské nefrologie

Bukvova Jarmila détska sestra
Gregorova Erika Mgr. vSeobecna sestra
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Ambulance détské neurologie / EEG

Jerabkova Ludmila

vSeobecna sestra

Veverkova Dagmar

détska sestra

Ambulance détské gastroenterologie / endoskopicky salek

Kajalicova Dragana

vSeobecna sestra

Kosinova Jitka

détska sestra

Ambulance détské endokrinologie a diabetologie

Langhammerova Lenka ‘

|

vSeobecna sestra

Ambulance détské kardiologie

Stemberova Jana |

détska sestra

Ambulance détské revmatologie

Saifridova Melania

détska sestra

Slavikova Lenka

véeobecna sestra

Ambulance détské pneumologie

Snorkova Dagmar

détska sestra

TisSerova Katerina

vSeobecna sestra

Ambulance fyzioterapie

RamesSova Magdalena

fyzioterapeut

Vranova Markéta Bc. fyzioterapeut
Centrum komplexni péce o déti s prenatalni zatézi

Haskovcova Eliska Magr. ergoterapeut
Kunzmannova Renata Bc. fyzioterapeut
Machackova Katefina vSeobecna sestra
Mirovska Dagmar Magr. fyzioterapeut
Mrézkova Helena Magr. détska sestra

Plucnarova Radmila

vedouci sestra, vseobecna sestra

Sichova Jaroslava

vSeobecn4 sestra

Smolikova Libuse

Doc.,PaedDr.,Ph.D.

fyzioterapeut

Stehnova Tereza Bc. ergoterapeut

Ambulance metabolického centra

Cieslarova Denisa DiS. nutri¢ni terapeut

Horakova Kristyna vseobecna sestra

Pencova Magdaléna Bc. stanicni sestra, vs. sestra + nutricni

Mlécna kuchyn

Coufalova Jana

détska sestra

Dvorakova Dana

détska sestra

Michalkova Jana

vSeobecna sestra

Vrbatova Hana

vSeobecna sestra

Osetrovatelky, sanitari / pomocny personal

osetrovatelka

sanitar / sanitarka

14
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Analytici, genetici a laboranti

Diagnostické laboratofe DPM

Peskova Karolina Ing. primar, garant odb. 801

Klimova Eva vrchni laborant

Biochemicka laborator DPM

Bartl Josef RNDr., PhD. odborny pracovnik, zastup primare

Hornik Petr RNDr., PhD. odl_:)o_rn\:/ p.racovnil_<, zafazen do pripravy
klinické biochemie

Chrastina Petr Ing. odborny pracovnik

Jandova Jana Mgr. biochemik, atestace z klinické biochemie

Martincova Olga Ing. odborny pracovnik

Dobiadsova Jana laborant

FleiSmanova Irena sanitar

Hodik Jakub Ing. laborant

Husdakova Petra laborant

Chodorova lvana laborant

Kukackova Karolina Bc. laborant

Paulova Markéta laborant

Pichova Daniela Bc. laborant

Pribylova Marcela laborant

Sukové Tereza Ing. laborant

Zoulova Vendulka laborant

Biochemicka laboratof DPM — novorozenecky screening

Hajkova Irena laborant
Kubatova Jana laborant
Pinkasova Renata laborant

Enzymologicka laborator DPM

Poupétova Helena Ing. odborny pracovnik
Berna Linda Ing., PhD. odborny pracovnik
Honzikova Jitka Ing. biochemik, atestace z klinické biochemie

Fialova Michala

laborant

Laborator DNA diagnostiky DPM

Vlaskova Hana Mgr. genetik, atestace z molekularni genetiky
Storkanovd Gabriela Ing., PhD. odborny pracovnik
Hnizdova Bouckova
. laborant
Michaela
Stolnaja Larisa MUDr. laborant
Wiederlechnerova Helena Dis. laborant
Laborator tkariovych kultur DPM
Satrova Katefina laborant

Sekvenacéni centrum

genetik, atestace z molekularni genetiky,

Dvora a L Dr. .

vorakova Lenka RNDr., CSc zastup primare, garant odb. 816
Reboun Martin Mgr. odborny pracovnik
Svacinova Renata Ing. odborny pracovnik

Laboratof pro studium mitochondridlnich poruch (LPSMP)




Hansikova Hana RNDT., CSc. biocherpik, atestavce z klinické biochemie,
vedouci laboratore

Kif5ov4 Jana Mar. oqporrjy p.)racovn‘ik, zarazena do oboru
klinicka biochemie

Lokvencova Katefina Mgr. odborny pracovnik

Pasak Michael RNDr. odborny pracovnik

Ondruskova Nina RNDr., PhD. odborny pracovnik

Tesarova Markéta Ing., PhD. genetik, atestace z molekuldrni genetiky

Tothova Iveta Mgr., PhD. odborny pracovnik

Vesela Katefina Ing., PhD. genetik, atestace z molekuldrni genetiky

Zahordakova Daniela RNDr., PhD. genetik, atestace z molekuldrni genetiky

Berankova Hana Mgr. zdravotni laborant

Dvorakova lvana zdravotni laborant

Knopova Suzana zdravotni laborant

Puchmajerova Alena zdravotni laborant

RGzickovd Martina Mgr. zdravotni laborant

Trefilovd Eva laborant

Zajicova-Docekalovd Dagmar zdravotni laborant

kretariat

Vetesnikova Petra ekonom

Vojikova lveta administrativa

Schlosserova Jana administrativa (LPSMP)

b) 1.LF. UK

Pfednosta:

prof. MUDr. Tomas Honzik, Ph.D.; tomas.honzik@If1.cuni.cz; 22496 7733

English taught courses: pediatrie / pediatrics:

as. MUDr. Peter Szitanyi, Ph.D.; peter.szitanyi@Ifl.cuni.cz; 7819
Patobiochemie |/Pathobiochemistry I:

MUDr. Martin Hfebicek, CSc.; martin.hrebicek@Ifl.cuni.cz; 7208
Narodni centrum lékarské genomiky:

prof. Ing. Stanislav Kmoch, CSc.; stanislav.kmoch@If1.cuni.cz; 7691

Sekretariat:

Blanka Albrechtova; balbr @If1.cuni.cz; 7734

Lenka Linkova; lenka.linkova@If1.cuni.cz; lenka.linkova@vfn.cz; 7820
Profesofi:

prof. MUDr. Pavla Dolezalova, CSc.; pavla.dolezalova@Ifl.cuni.cz; 7775
prof. MUDr. Tomas Honzik, Ph.D.; tomas.honzik@If1.cuni.cz; 7733
prof. Ing. Stanislav Kmoch, CSc.; stanislav.kmoch@If1.cuni.cz; 7691
prof. MUDr. Viktor Kozich, CSc.; viktor.kozich@If1.cuni.cz; 7679

prof. MUDr. Pavel Martasek, DrSc.; pavel.martasek@If1.cuni.cz; 7755
prof. MUDr. Jiti Zeman, DrSc.; jiri.zeman@Ifl.cuni.cz; 7043

Docenti:

doc. MUDr. Jozef Hoza, CSc.; jozef.hoza@If1.cuni.cz; 7811

doc. MUDr. RNDr. Pavel JeSina, Ph.D.; pavel.jesina@vfn.cz; 7708

doc. MUDr. Petra LiSkova, MD, Ph.D.; petra.liskova@Ifl.cuni.cz; 7138
Odborni asistenti:

MUDr. Nicole Anteneovd; nicole.anteneova@vfn.cz; 7777

MUDr. Jana Augustinova; jana.augustinova@vfn.cz; 7809
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RNDr. Asfaw Befekadu, CSc.; asfaw.befekadu@Ifl.cuni.cz; 7154
MUDr. Michaela Buganova, Ph.D.; michaela.bodnarova@Ifl.cuni.cz; 7767
MUDr. Jitka BureSova; jitka.buresova@vfn.cz; 7779

MUDr. Anna Cechova; anna.cechova@vfn.cz; 7790

MUDr. Olga Cerna; olga.cerna@If1.cuni.cz; 7779

MUDr. Sarka Dolezalova; sarka.dolezalova@If1.cuni.cz; 7767
RNDr. Lenka Dvorakova, CSc.; lenka.dvorakova@Ifl.cuni.cz; 7701
MUDr. Veronika Dvorakova; veronika.dvorakova@vfn.cz; 7074
MUDr. Nabil El-Lababidi; nabil.ellababidi@If1.cuni.cz; 7792
MUDr. Sarka Fingerhutova; sarka.fingerhutova@vfn.cz; 7777
MUDr. Eva Flachsovd, Ph.D.; eva.flachsova@Ifl.cuni.cz; 7767
MUDr. Pavel Friihauf, CSc.; pavel.fruhauf@Ifl.cuni.cz; 7801
MUDr. Petr Hanak; petr.hanak@Ifl.cuni.cz; 7048

MUDr. Martin Hrebicek, CSc.; martin.hrebicek@If1.cuni.cz; 7208
MUDr. Jan Hfidel; jan.hridel@vfn.cz; 7779

MUDr. Silvie Kelifova; silivie.kelifova@vfn.cz; 7074

MUDr. Petr Klement, Ph.D.; petr.klement@Ifl.cuni.cz; 7354
MUDr. Hana Kolarova, Ph.D.; hana.kolarova@Ifl.cuni.cz; 7670
MUDr. Jitka Kominova; jitka.kominova@If1.cuni.cz; 7809

MUDr. Pavel Kopecky; pavel.kopecky@Ifl.cuni.cz; 7411

MUDr. Petr Kotatko; petr.kotatko@If1.cuni.cz; 7743

MUDr. Vaclav Kredba, CSc.; vaclav.kredba@If1.cuni.cz; 7809
MUDr. Lucie Krejbichova; lucie.krejbichova@vfn.cz; 7743

MUDr. Jan Kulhanek; jan.kulhanek@vfn.cz; 7779

MUDr. Jitka Kytnarova, Ph.D.; jitka.kytnarova@Ifl.cuni.cz; 7741
MUDr. Jan Langer; jan.langer@Ifl.cuni.cz; 7767

RNDr. Jana Ledvinova, CSc.; jana.ledvinova@Ifl.cuni.cz; 7032
MUDr. David Lorencik; david.lorencik@If1.cuni.cz; 7779

MUDr. Véra Malinova; vera.malinova@Ifl.cuni.cz; 7794

MUDr. Daniela Markova; daniela.markova@Ifl.cuni.cz; 7343
MUDr. Stella Mazurova, Ph.D.; stella.mazurova@vfn.cz; 7074
MUDr. Dana Némcov3d; dana.nemcova@Ifl.cuni.cz; 7074

MUDr. Pavla Pokornd, Ph.D.; pavla.pokorna@Ifl.cuni.cz; 7791
MUDr. Martin Prchlik; martin.prchlik@If1.cuni.cz

MUDr. Katefina Ruczaj; katerina.ruczaj@Ifl.cuni.cz; 7741

MUDr. Vaclav Sebron; vaclav.sebron@Ifl.cuni.cz; 7469

MUDr. Jakub Sikora, Ph.D.; jakub.sikora@Ifl.cuni.cz; 7041
MUDr. Pavel Srnsky; pavel.srnsky@Ifl.cuni.cz; 7736

Ing. Mgr. Blanka Stiblirkova, Ph.D.; blanka.stiburkova@Ifl.cuni.cz; 234 075 319
MUDr. Peter Szitanyi, Ph.D.; peter.szitanyi@Ifl.cuni.cz; 7819
MUDr. Adam Sepela; adam.sepela@vfn.cz; 7779

MUDr. Jana Termerova, jana.termerova@Ifl.cuni.cz; 7470
MUDr. Jana Tukova, Ph.D.; jana.tukova@Ifl.cuni.cz; 7743

MUDr. Vaclav Vobruba, Ph.D.; vaclav.vobruba®@Ifl.cuni.cz; 7464
MUDr. Blanka Zlatohlavkova, Ph.D.; blanka.zlatohlavkova@Ifl.cuni.cz; 7444
Védecti pracovnici:

Mgr. Veronika BareSova, Ph.D.; veronika.baresova@Ifl.cuni.cz; 7031
Ing. Linda Berna, Ph.D.; linda.berna@Ifl.cuni.cz; 7033, 7034
RNDr. Josef Bodor, CSc.; josef.bodor@Ifl.cuni.cz

Mgr. Kristyna Brejchova, Ph.D.; kristyna.brejchova@Ifl.cuni.cz; 7086
RNDr. Daniela Burska, Ph.D.; daniela.burska@Ifl.cuni.cz; 7749
Mgr. Jana Cesnekovd; jana.cesnekova@If1.cuni.cz; 7749
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RNDr. Robert Dobrovolny, Ph.D.; robert.dobrovolny@If1.cuni.cz; 7031
Ing. Lubica Dudékova, Ph.D.; lubica.dudakova@Ifl.cuni.cz; 7139

RNDr. Hana Hansikova, CSc.; hana.hansikova@Ifl.cuni.cz; 7748

RNDr. Hana Hartmannova, Ph.D.; hana.hartmannova®@Ifl.cuni.cz; 7052, 7016
Ing. Katefina Hodarnova, Ph.D.; katerina.hodanova@Ifl.cuni.cz; 7668

Ing. Ivana Jedli¢kova; ivana.jedlickova@Ifl.cuni.cz; 7062

Ing. Zdenék Kejik, Ph.D.; zdenek.kejik@If1.cuni.cz; 325 873 012, 7755, 325 873 004
RNDr. Jarmila Kralovd, CSc.; jarmila.kralova@Ifl.cuni.cz; 7755

RNDr. Jakub Krijt; jakub.krijt@If1.cuni.cz; 7647, 7682

doc. RNDr. Ing. Vladimir Krylov, Ph.D.; vladimir.krylov@If1.cuni.cz 221 951 773
Mgr. Jana Kfizova; jana.spacilova@Ifl.cuni.cz; 7749

RNDr. Ladislav Kuchaf, Ph.D.; ladislav.kuchar@If1.cuni.cz; 7031

Ing. Filip Majer, Ph.D.; filip.majer@Ifl.cuni.cz; 7758

MUDr. Michal Malina, Ph.D.; michal.malina@If1.cuni.cz; 7139

Ing. FrantiSek Malinka; frantisek.malinka@If1.cuni.cz

Mgr. Petra Melenovskd; petra.melenovska@Ifl.cuni.cz; 7690

Ing. Dita Musalkova, Ph.D.; dita.musalkova@Ifl.cuni.cz; 7668

Mgr. Patricia Norambuena, Ph.D.; patricia.norambuena@Ifl.cuni.cz; 7169
Mgr. Lenka Noskova, Ph.D.; lenka.noskova@If1.cuni.cz; 7690

Ing. Markéta Novdakova; marketa.novakova@Ifl.cuni.cz; 7749

RNDr. Nina Ondruskovd, Ph.D.; nina.ondruskova@Ifl.cuni.cz; 7749

Mgr. Jana Padérova; jana.paderova@Ifl.cuni.cz; 7052

Ing. Lenka Piherova; lenka.piherova@Ifl.cuni.cz; 7690

Ing. Helena Poupétova; helena.poupetova@Ifl.cuni.cz; 7032

Mgr. Anna Pristoupilova; anna.pristoupilova@I|fl.cuni.cz; 7139

Mgr. Marie Rodinova; marie.rodinova@Ifl.cuni.cz; 7749

MUDr. lvana Rybiékova, Ph.D.; ivana.krabcova@Ifl.cuni.cz

Mgr. Martin Reboun; martin.reboun@1f1.cuni.cz; 7155

Mgr. Pavla Sauerova; pavla.sauerova@Ifl.cuni.cz; 7668

Ing. Jitka Sokolov3; jitka.sokolova@Ifl.cuni.cz; 7668, 7682

Ing. Olga Souckova; olga.souckova@Ifl.cuni.cz; 3007, 7062

Ing. Lenka Steiner-Mrdazova; lenka.mrazova@Ifl.cuni.cz; 7139

RNDr. Lukas Stiblrek, Ph.D.; lukas.stiburek@If1.cuni.cz; 7748

Mgr. Viktor Stranecky, Ph.D.; viktor.stranecky@If1.cuni.cz; 325 873 007
Mgr. Vaclava Skopova; vaclava.skopova@Ifl.cuni.cz; 3008, 7690, 7139
Ing. Gabriela Storkanova, Ph.D.; gabriela.storkanova@If1.cuni.cz; 7232
Mgr. Hana Stufkovd; hana.kratochvilova@If1.cuni.cz; 7748

Ing. Markéta Tesarova, Ph.D.; marketa.tesarova@Ifl.cuni.cz; 7748

Ing. Katefina Veseld, Ph.D.; katerina.vesela@Ifl.cuni.cz; 7238

Mgr. Hana VIaskova; hana.vlaskova@Ifl.cuni.cz; 7232

RNDr. Alena Vrbacka, Ph.D.; alena.cizkova@Ifl.cuni.cz; 7681

Ing. Petr Vyletal, Ph.D.; petr.vyletal@If1.cuni.cz; 7681

RNDr. Daniela Zahorakova, Ph.D.; daniela.zahorakova@Ifl.cuni.cz; 325 873 015, 7758
Ing. Marie Zikdnova, Ph.D.; marie.zikanova@Ifl.cuni.cz; 7668

Mgr. Martina Zivna, Ph.D.; martina.zivna@If1.cuni.cz; 7689

Mgr. Mgr. Josef Bulant; josef.bulant@If1.cuni.cz; 7758

Vladimir Kotensky; vladimir.korensky@If1.cuni.cz; 7158, 7755

Mgr. Lubomir Kralik; lubomir.kralik@If1.cuni.cz; 7758

Alena Puchmajerova; alena.puchmajerova@Ifl.cuni.cz; 7758

MUDr. Kgosietsile Ponalo Tlhakanelo; kgosietsile.tlhakanelo@If1.cuni.cz; 7158, 7755
Mgr.Lucie Zdrazilova; lucie.zdrazilova@Ifl.cuni.cz; 7748

Ing. Nikol Volfova; nikol.volfova@vfn.cz; 7749
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Mgr. Tereza Danhelovska; tereza.danhelovska@vfn.cz; 7749
Organizacni pracovnice:

Ing. Eva Oliveriusova; eva.oliveriusova@Ifl.cuni.cz; 7680
Ing. Petra Oliveriusova; petra.oliveriusova@Ifl.cuni.cz; 7224
administrativni pracovnici:

Jana Schlosserova; jana.schlosserova@vfn.cz; 7749
Laboranti:

Blanka Bilkova; blanka.bilkova@Ifl.cuni.cz; 7239

Michaela Hnizdova Bouckova; michaela.bouckova@Ifl.cuni.cz; 7233
Sarka Kalasova; sarka.kalasova@If1.cuni.cz; 7138

Suzana Knopova; suzana.knopova@Ifl.cuni.cz; 7754

Megr. Lucia Krouska; lucia.krouska@If1.cuni.cz; 7694

Lenka KrySpinova; lenka.kryspinova@Ifl.cuni.cz; 7084
Katefina Satrova; katerina.satrova@Ifl.cuni.cz; 5643, 5642
Daniela Sedlackova; daniela.sedlackova@Ifl.cuni.cz; 7753
Jana Sovova; jana.sovova@Ifl.cuni.cz; 7034

Eva Trefilova; eva.trefilova@Ifl.cuni.cz; 7750

Bc. Helena Treslova; helena.myskova@Ifl.cuni.cz; 7062
Miroslav Votruba; miroslav.votruba@Ifl.cuni.cz; 7062
Dagmar Zajicova Docekalova; dagmar.docekalova@Ifl.cuni.cz; 7750
Knihovnice:

Olga BenesSova; olga.benesova@Ifl.cuni.cz; 7755

IT

Bc. Jakub Zajan

Petr Kulisek; petr.kulisek@vfn.cz; 7214

Externi spolupracovnici

doc. MUDr. Alice Baxovd, CSc, UBLG 1. LF a VFN

doc. MUDr. Hana Houstkova, CSc, Pediatricka klinika IPVZ TN

as. MUDr. Pavel Kabicek, CSc, détska klinika IPVZ TN

as. MUDr. Edita Kabickova, Ph.D., Klinika détské hematologie a onkologie 2. LF a FNM
prim. MUDr. Jaroslava LukeSova, Kojenecky uUstav — Détské centrum FTN

doc. MUDr. Martin Magner, Ph.D., détska klinika IPVZ TN

MUDr. Natdlia Szitdnyi, prakticky Iékaf pro déti a dorost

MUDr. Antonin Sipek, UBLG 1. LF a VFN

MUDr. Lenka Veprekova, I. interni klinika 1. LF a VFN
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4. Zakladni statistické udaje
a. Klinika

Porovnani 2019/2020, odborné ordinace, vieobecna a pfijmova ambulance, LPS

porovnani 2019 2020
lGzka pocet 61 61
primérna oSetrovaci doba dny 3,49 3,87
prijati v¢. doprovod( pocet 4.710 3.421
déti s doprovodem % 71,0 75,9
pfijati pacienti pocet 2.754 1.936
mimoprazsti pacienti % 47 53
pfijati na JIRP % 5,4 9,35
primérna oSetrovaci doba JIRP dny 8,9 9,3
ambulantni kontakty celkem 57.511 59.663
vSeobecna a pfijmova ambulance 2.441 3.559
LPS (po — pa: 16 — 7, so, ne, svatky: 24 hod.) 3.924 2.523
odborné ambulance 51.146 53.581
2020

pacienti (URC)
gastroenterologie, hepatologie, vyZiva 1. 2882
dr.Friihauf, dr.Szitanyi,dr.El-Lababidi, Bc.Weidenthalerova, Hornikova, DiS
metabolickd ambulance prof.Zeman, 2. 1994

prof.Honzik, doc.JeSina, doc.Magner, dr.Jahnova, dr.Hrub3,
dr.Kostalova, dr.Kolarova, dr.Kelifova, Mgr. Hermankova, Bc.Pencova,
Cieslarova, DiS

endokrinologie, diabetologie, obezitologie 3. 1978
dr.Kytnarova, dr.Moravcova, dr.Ruczaj

nefrologie 4. 1680
dr.Langer, dr.Dolezalova, dr.Flachsova, dr.Buganova

pneumologie 5. 1483
dr.Kotatko, dr.Tukova, dr.Krejbichova

neurologie 6. 1301
dr.Klement, dr.Koumarova, dr.Jakoubek, dr.Vitnerova, doc.Pfihodova

revmatologie 7. 1251
prof.P.Dolezalovd, doc.Hoza, dr.Némcova, dr.Fingerhutova

centrum komplexni péce o déti s perinatdlni zatézi 8. 990
dr.Markova, dr.Rausova, dr.Lamrova, dr.Knéz(, Mgr.Fleischnerova

kardiologie 9. 980
dr.Kredba, dr.Kominova,dr.Riicklova, dr.Augustinovd, doc.Urbanova

rehabilitace 10. 737

doc.Smolikova, Mgr.Mirovska, Mgr.Vranova, Mgr.Ramesova,
Mgr. Kunzmannova

alergologie 11. 773
dr.Vancikova, dr.Kopickova

hematologie 12. 251
dr.Vepiekova

centrum provazeni 13. 215
Mgr.Jefabkova, Mgr.Tesarovd, Mgr.Vodickova

stacionar 14. 150
dr.Malinova, dr.Mazurova, dr.Dvorakova

poruchy pfijmu potravy 15. 98

dr.Bélorova
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b. Historické statistiky
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Hospitalizovani podle diagnézy (hodnoceny chorobopisy diagnosticky uzaviené v r. 2020)
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chovani, G neurologie, H o¢ni/ORL, | kardiologie, J respirace, K gastrointestinalni o., L kozni, M nemoci
svalové, kosterni a pojivové tkané, N urogenitdlni o., P perinatdlni 0., Q vrozené vady, R
symptomy, S poranéni, T otravy

doprovody

1600

1400

1200

1000

800

600

400

200

22



c. Klinicky komplement

vykon 2019 2020
ultrasonografie * 09135, 09137, 09139 5275 3235
echokardiografie 17260, 17261 1639 1375
EKG 17111, 09127 1720 597
Holter EKG 17240 70 111
24 hodinova monitorace TK 17129 94 75

) 29005, 29014, 19024,
EEG a polygrafie 29113, 29123 1115 697
otoakustické emise 73028, 73029 94 60
spirometrie 25213 2947 2396
bronchoskopie 25113 96 37
bodypletysmografie 25217 278 27
esofagogastroduodenoskopie 218 177
perkutanni endoskopicka 13 7
gastrostomie
jicnova pH metrie 64 52
z toho impedancni 12 11
kolonoskopie /rektoskopie 63 59
necilenad jaterni biopsie 3 4
dechové testy s laktdézou 174 146
oxid dusnaty ve vydechovaném 967 729
vzduchu
stanoveni okluznich tlakd branice [ 25239 78 30
expozicni potravinové testy 102 128
pEmkce klou!ou s,vysetrenlm 66949, 19210 50 63
vypotku/aplikaci
prevozova sluzba pro kriticky 1045 204

nemocné déti

*Cast vySetreni zacalo provadét v ramci rozsireni provozu radiodiagnostické oddéleni VFN v DAK
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d. Laboratof

Diagnostické laboratofe DPM

Provadéji specializovana laboratorni vySetreni pro diagnostiku a monitorovani pacientd v oblasti
biochemické genetiky a pfibuznych obor(, zaroven zajistuji celoplosny screening dédi¢nych
metabolickych poruch u novorozenci narozenych ve spolupracujicich porodnicich.

2019 2020

Novorozenecky Pocet vysSetfenych novorozencu 80942 83022
screening Pocet rescreeningl 4672 4412

Diagnostikovani ze screeningu 22 39

Incidence 1:3700 1:2000
Biochemicka Pocet vysetfenych vzorki 5921 5756
laboratot Pocet vysetfenych pacient( 3338 3161

Pocet novych pacientl v dif. dg. DPM 1551 1517
Enzymologicka Pocet vysetienych vzork( 1443 1290
laboratof e Aktivita v séru/plazmé 1253 1151

e Aktivita v suché krevni kapce 374 334

e Aktivita v leukocytech 83 102

e Aktivita v erytrocytech 9 7

e Metabolit v séru/plazmé/moci/ suché 108 101

krevni kapce

e Pocet vySetifenych pacientu v dif. dg. 1309 1168

DPM

Diagnostikovani na Urovni enzymu 18 17

Prenatdini diagnostika 9 5
Laboratof DNA Pocet vysetrenych proband( 247 321
diagnostiky Pocet vysetfenych rodinnych pfislusnikd 189 251

Diagnostikovani na trovni genu 98 131

Prenatdlni diagnostika 15 12
Sekvenaéni Pocet vysetfenych pacient( 188 168
centrum e NGS metabolicky panel 70 72

¢ NGS kardiologicky panel 48 48

e NGS panel CZECANCA 22 0

e NGS panel pro onemocnéni skeletu 48 48
Laboratot Pocet zpracovanych tkani od novych 42 80
tkanovych kultur pacientl

Pocet rozpéstovanych zamrazenych linii 17 33
Laboratof pro Biochemicka ¢ast
studium Pocet vysetfenych pacient( 564 502
mitochondrialnich Novi pacienti v dif. dg. 27 30
poruch mitochondridlniho onemocnéni

Pocet vysetfenych proband 644 472

Pocet vysetrenych rodinnych prislusnik 165 251

Prenatalni diagnostika 12 7

Diagnostikovani na urovni genu 182 127
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5. Pedagogicka Cinnost
a. Pregradudlni vyuka

e B01057 Pediatrie predstatnicova stdz (VSeobecné l|ékarstvi), garant — prof. Honzik, doc.
Magner
e B03304 Pediatrie — prazdninova praxe (VSeobecné lékarstvi), garant — prof. Honzik, doc.
Magner
e B81057 Pediatrie predstatnicova staz (VSeobecné lékarstvi-AP), garant — prof. Honzik, doc.
Magner
e B83304 Pediatrie — prazdninova praxe (VSeobecné |ékarstvi — AP), garant — prof. Honzik, doc.
Magner
e B03386 Pediatricka propedeutika (VSeobecné lékarstvi), garant — prof. Honzik, doc. Magner
e B83386 Pediatrickd propedeutika (VSeobecné lékarstvi-AP), garant — prof. Honzik, doc.
Magner
e B01188 Pediatrie (Zubni |ékarstvi), garant — as. Szitanyi
e B81188 Pediatrie (Zubni IékaFstvi-AP), garant — as. Szitanyi
e B01316 Diferencialni diagnostika v pediatrii a neonatologii (volitelny pfedmét), garant — as.
Mazurova
e B00650 Adolescentologie (volitelny pfedmét), garant — as. Kabicek
e B02285 Pediatrie se zamérenim na vyzivu, garant — as. Szitanyi, doc. Magner
e B03235 Pediatrie se zamérenim na vyzivu, garant — as. Szitanyi, doc. Magner
e B02779 Vyziva déti Il (nutri¢ni specialista), garant — as. Szitanyi, doc. Magner
e B02431 Patobiochemie 1 — dédi¢né metabolické poruchy (VSeobecné |Iékafrstvi), garant — prof.
KoZich
e B82431 Patobiochemie 1 — dédi¢né metabolické poruchy (VSeobecné |ékarstvi-AP), garant —
prof. KoZich
e B01680 Prakticky kurz DNA diagnostiky (volitelny pfedmét), garant — Mgr. Tothova
e B81680 Prakticky kurz DNA diagnostiky (volitelny predmét-AP), garant — Mgr. Tothova
e B02187 Prakticky kurz bunéénych kultur s aplikaci pro studium dédi¢nych metabolickych
poruch (volitelny predmét), garant — Dr. Asfaw
e Klinickd propedeutika, garant — prof. Vrablik, vyucujici za KPDPM — doc. Hoza, as. Szitanyi
e Klinicka propedeutika-AP, garant — prof. Vrablik, vyucujici za KPDPM — as. Szitanyi, dr. El
Lababidi
e Vybrané kapitoly z pediatrie pro 2. LF UK, garant —prof. Lebl, vyuéujici za KPDPM — prof. Zeman
e Vybrané kapitoly z pediatrie-AP pro 2. LF UK, garant — prof. Lebl, vyucujici za KPDPM — prof.
Zeman
e Klinicka biochemie, garant — prof. Zima, vyucujici za KPDPM — doc. JeSina
e Klinickd biochemie-AP, garant — prof. Zima, vyucujici za KPDPM — doc. Jesina
e Biochemie vyZivy (Nutri¢ni terapeut), garant — prof. Zima, vyucujici za KPDPM — doc. JeSina
e Kazuistiky z laboratorni diagnostiky (volitelny predmét), garant — prof. Zima, vyucujici za
KPDPM —doc. JeSina
e Klinickd genetika pro 2. LF UK, garant — prof. Macek, vyucujici za KPDPM — prof. Kozich

e Biologie bunky (volitelny pfedmét), garant — prof. Raska, vyucujici za KPDPM — dr. Sikora, dr.
Halkova, prof. Kmoch
e Prakticky kurz Priprava rekombinantnich proteinl jako podklad pro strukturdlni biologii
(volitelny predmét), vyucujici za KPDPM — Ing. Zikdnova
e Prakticky kurz aplikace technologii DNA Ccipd v diagnostice geneticky podminénych
onemocnéni (volitelny predmeét), vyucujici za KPDPM — prof. Kmoch
e Prakticky kurz konfokdlni mikroskopie: vicecetné fluorescencéni znaceni, dekonvoluce,
kolokalizace, 3D rekonstrukce (volitelny predmét), vyucujici za KPDPM — Dr. Dobrovolny
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e OcCni lékarstvi, garant — prof. Heissigerova, Oc¢ni klinika 1.LF UK a VFN, vyucujici za KPDPM —
doc. LiSkova

e Ocni lékarstvi-AP, garant — prof. Heissigerova, O¢ni klinika 1.LF UK a VFN, vyucujici za KPDPM
—doc. Liskova

Dalsi pregradudlni vyuka:

e Pediatrie pro obor fyzioterapie 1. LF UK

e Pediatrie pro obor ergoterapie 1. LF UK

e Pediatrie pro obor adiktologie 1. LF UK

e Pediatrie pro obor vSeobecna sestra 1. LF UK

e Osetrovatelskd péce v pediatrii pro obor vSeobecnd sestra 1. LF UK

e OsSetrovatelska péce v pediatrii pro obor porodni asistentka 1. LF UK

e Intenzivni péce v pediatrii a neonatologii 1. LF UK pro studenty magisterského programu
oSetfovatelstvi v intenzivni péci

e Intenzivni péce v pediatrii 2 1. LF UK pro studenty magisterského programu oSetrovatelstvi
v intenzivni péci

e Pediatrie pro posluchace FTVS

e Pediatrie pro posluchace specialni pedagogiky PF UK

e Pediatrie pro posluchace oSetfovatelstvi FF UK

e Pokrocila praktika z biochemie Il pro posluchace PFF UK

e Laboratorni stanoveni analytl v mediciné pro posluchace VSCHT

e Glykosfingolipidy pro posluchace PfF UK

e Obecné zaklady patologie a patofyziologie pro posluchace 3. LF UK

Diplomanti:
Bc. Monika Chylovd, Bc. Katefina Prigova, Bc. Alena Cernd, Bc. Tereza Kmochova, Bc. Martina

RGzi¢kova, Bc. Natalie Sedlakova, Bc. Sarka Veseld, Bc. lvan Sonsky

Pregradudlni prace v roce 2020 obhdjili:

Bc. Martina Ruazickova. Aktivita pyruvatdehydrogenazového komplexu u pacientll s podezienim na
primarni mitochondridlni onemocnéni. Diplomova prace. VSZSP sv. Alzbéty, Bratislava, prosinec 2020,
vedouci prdce: RNDr. H. Hansikovd, CSc.

3.Bc. Tereza Kmochovd, Hledani genetickych a molekularnich pficin familiarni formy SAA amyloiddzy.
Diplomova prace. PFFUK zari 2020, vedouci prdce Ing. Katefina Hodariovd.

Bc. Katetina Prisova

b. Postgradudini

Doktorské (Ph.D.) studijni programy v biomediciné — studenti KPDPM uvedeni dle oborovych rad
(OR):

OR Biochemie a patobiochemie

Bc. Chylovda Monika, Mgr. Jana Moravikova, Mgr. Lucie Zdrazilovd, Ing. Nikol Volfova, Ing.
Michaela Krizkovda, Mgr. Tereza Danhelovska, Mgr. Matyas Krijt, Ing. Olga Souckovda, MUDr. Karel
Medek, Mgr. Marie Rodinova (materska dovolend), Mgr. Jana Kfizova (materska dovolend), Mgr.
Hana Stufkova (matefskd dovolend)

26



OR Fyziologie a patofyziologie Clovéka
MUDr. Sarka Fingerhutova

OR Molekuldrni a bunécnda biologie, genetika a virologie
Ing. Ivana Jedli¢ckova, Mgr. Martin Reboun, Ing. Lenka Piherova

OR Preventivni medicina a epidemiologie
MUDr. Nicole Anteneova, MUDr. Jitka Majovska, MUDr. Lenka MurgaSova, MUDr. Natalie
Svestkova, MUDr. Anna Cechova, MUDr. Silvie Kelifova, MUDr. Jan Kulhdnek, MUDr. MUDr.
Martina Farolfi, MUDr. Petr Hanak, MUDr. Lucia Hlavata, MUDr. Veronika Dvorakova, MUDr.
Andrea Vergaro, MUDr. Nabil El-Lababidi

Disertacni praci v roce 2020/2021 obhajili:

Mgr. et Mgr. Anna Pfistoupilova. VyuZiti novych metod analyzy genomu ve studiu molekularni
podstaty vzacnych geneticky podminénych onemocnéni. Dizertacni prace, 1. LF UK, cerven 2020,
vedouci prdce: prof. Ing. Stanislav Kmoch, CSc.

MUDr. Pavlina Skalicka. Geneticky podminénd onemocnéni rohovky: moznosti v€asné detekce,
ovlivnéni vzniku a progrese. Dizertacni prace, 1.LF UK, zdri 2020, vedouci prdce: doc. MUDr. Petra
Liskovd, MD, PhD.

MUDr. Bohdan Kousal. Epidemiologie a preventivni opattfeni u dédiénych dystrofif sitnice v Ceské
republice. Dizertacni prace, 1. LF UK, leden 2021, vedouci prdce: doc. MUDr. Petra LisSkovd, Ph.D.
MUDr. Stella Mazurova. Studium klinickych projeva vybranych vzacnych onemocnéni v détském
véku. Dizertacni prace, 1. LF UK, unor 2021, vedouci prdce: prof. MUDr. Tomds Honzik, Ph.D.

Zahranicni staze (>3 mésice) v roce 2020:
Megr. Lucie Zdrazilova: Bioenergetic characterization of fibroblast from patients with PMM2-CDG
(7/2020-1/2021 Innsbruck, Austria, Oroboros Instruments).

MUDr. Pavla Pokorna: Nazev projektu: Mezindrodni mobilita vyzkumnych pracovnik(i Univerzity
Karlovy Z.02.2.69/0.0/0.0/16_027/0008495 (registracni Cislo)

Nazev Zadatele: Univerzita Karlova Kdéd mobility: 3-1LF-KDDL2

Nazev hostitelské organizace Karolinska Institutet - Department of Physiology and
Pharmacology  Obdobi staze 1. 3. 2020 — 30. 9. 2020

Postgraduadlni vyuka:

e Pokroky v biologii buriky (oborova rada Biologie a patologie buriky); garant — prof. Raska, UBLG
1. LF UK a VFN. vyucujici za KPDPM 1. LF UK —dr. Sikora, dr. Hllkova, prof. Kmoch

e Pokroky v molekuldrni biologii a genetice (Ustav molekularni genetiky, AV CR), vyucujici za
KPDPM 1. LF UK — prof. Kmoch

e klinika je akreditovana MZ CR k postgradudlnimu $koleni v oborech: détské lékarstvi, détskd
gastroenterologie a hepatologie, détska revmatologie, détskd kardiologie, détskd nefrologie a
lékarska genetika

e KPDPM je akreditované mezindrodni spole¢nosti SSIEM pro postgradudlni vyuku v oboru
,metabolic medicine”

c. Vyuka SZP

e prakticka vyuka oSetrovatelstvi v pediatrii
e prakticka vyuka rehabilitanich pracovnikt
e prakticka vyuka zachranari
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6. Publikacni ¢innost

a. TOP20IF

b. Monografie a kapitoly v monografiich

TOP

IF5yrs

publikace

1.

18.785

Noureddin M, Chan JL, Barradas K, Dimick-Santos L, Schabel E, Omokaro SO,
Anania FA, Myers RP, Miller V, Sanyal AJ, Chalasani N, et al. (Szitanyi P). Liver
Forum NASH Cirrhosis Working Group. Attribution of Nonalcoholic
Steatohepatitis as an Etiology of Cirrhosis for Clinical Trials Eligibility:
Recommendations From the Multi-stakeholder Liver Forum.
Gastroenterology. 2020;159(2):422-427.

16.102

Nakayama A, Nakatochi M, Kawamura Y, Yamamoto K, Nakaoka H, Shimizu S,
Higashino T, Koyama T, Hishida A, Kuriki K, Watanabe M, Shimizu T, Ooyama
K, Ooyama H, Nagase M, Hidaka Y, Matsui D, Tamura T, Nishiyama T,
Shimanoe C, Katsuura-Kamano S, Takashima N, Shirai Y, Kawaguchi M, Takao
M, Sugiyama R, Takada Y, Nakamura T, Nakashima H, Tsunoda M, Danjoh |,
Hozawa A, Hosomichi K, Toyoda Y, Kubota Y, Takada T, Suzuki H, Stiburkova
B, Major TJ, Merriman TR, Kuriyama N, Mikami H, Takezaki T, Matsuo K,
Suzuki S, Hosoya T, Kamatani Y, Kubo M, Ichida K, Wakai K, Inoue |, Okada Y,
Shinomiya N, Matsuo H; Japan Gout Genomics Consortium (Japan Gout).
Subtype-specific gout susceptibility loci and enrichment of selection pressure
on ABCG2 and ALDH?2 identified by subtype genome-wide meta-analyses of
clinically defined gout patients. Ann Rheum Dis. 2020;79(5):657-665.

14.823

Svaton M, Skvarova Kramarzova K, Kanderova V, Mancikova A, Smisek P, Jesina
P, Krijt J, Stiburkova B, Dobrovolny R, Sokolova J, Bakardjieva-Mihaylova V,
Vodickova E, Rackova M, Stuchly J, Kalina T, Stary J, Trka J, Fronkova E,
Kozich V. A homozygous deletion in the SLC19A1 gene as a cause of folate-
dependent recurrent megaloblastic anemia. Blood. 2020;135(26):2427-
2431.

11.931

Schneeberger PE, Kortlim F, Korenke GC, Alawi M, Santer R, Woidy M, Buhas D,
Fox S, Juusola J, Alfadhel M, Webb BD, Coci EG, Abou Jamra R, Siekmeyer M,
Biskup S, Heller C, Maier EM, Javaher-Haghighi P, Bedeschi MF, Ajmone PF,
lascone M, Peeters H, Ballon K, Jaeken J, Rodriguez Alonso A, Palomares-
Bralo M, Santos-Simarro F, Meuwissen MEC, Beysen D, Kooy RF, Houlden H,
Murphy D, Doosti M, Karimiani EG, Mojarrad M, Maroofian R, Noskova L,
Kmoch S, Honzik T, Cope H, Sanchez-Valle A; Undiagnosed Diseases
Network, Gelb BD, Kurth I, Hempel M, Kutsche K. Biallelic MADD variants
cause a phenotypic spectrum ranging from developmental delay to a
multisystem disorder. Brain. 2020;143(8):2437-2453.

10.627

Sun'S, Weile J, Verby M, Wu Y, Wang Y, Cote AG, Fotiadou I, Kitaygorodsky J,
Vidal M, Rine J, JeSina P, KoZich V, Roth FP. A proactive genotype-to-patient-
phenotype map for cystathionine beta-synthase. Genome Med.
2020;12(1):13.

10.435

Khan M, Cornelis SS, Pozo-Valero MD, Whelan L, Runhart EH, Mishra K, Bults F,
AlSwaiti Y, AlTalbishi A, De Baere E, Banfi S, Banin E, Bauwens M, Ben-Yosef
T, Boon CJF, van den Born LI, Defoort S, Devos A, Dockery A, Dudakova L,
Fakin A, Farrar GJ, Sallum JMF, Fujinami K, Gilissen C, Glava¢ D, Gorin MB,
Greenberg J, Hayashi T, Hettinga YM, Hoischen A, Hoyng CB, Hufendiek K,
Jagle H, Kamakari S, Karali M, Kellner U, Klaver CCW, Kousal B, Lamey TM,
MacDonald IM, Matynia A, McLaren TL, Mena MD, Meunier I, Miller R,
Newman H, Ntozini B, Oldak M, Pieterse M, Podhajcer OL, Puech B, Ramesar
R, Rither K, Salameh M, Salles MV, Sharon D, Simonelli F, Spital G,
Steehouwer M, Szaflik JP, Thompson JA, Thuillier C, Tracewska AM, van
Zweeden M, Vincent AL, Zanlonghi X, Liskova P, Stohr H, Roach JN, Ayuso C,
Roberts L, Weber BHF, Dhaenens CM, Cremers FPM. Resolving the dark
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matter of ABCA4 for 1054 Stargardt disease probands through integrated
genomics and transcriptomics. Genet Med. 2020 ;22(7):1235-1246.

10.435

Bleyer AJ, Kidd K, Robins V, Martin L, Taylor A, Santi A, Tsoumas G, Hunt A,
Swain E, Abbas M, Akinbola E, Vidya S, Moossavi S, Bleyer Al Jr, Zivna M,
Hartmannova H, Hodariova K, Vyletal P, Votruba M, Harden M, Blumenstiel
B, Greka A, Kmoch S. Outcomes of patient self-referral for the diagnosis of
several rare inherited kidney diseases. Genet Med. 2020;22(1):142-149.

8.967

Olinger E, Hofmann P, Kidd K, Dufour I, Belge H, Schaeffer C, Kipp A, Bonny O,
Deltas C, Demoulin N, Fehr T, Fuster DG, Gale DP, Goffin E, Hodarnova K,
Huynh-Do U, Kistler A, Morelle J, Papagregoriou G, Pirson Y, Sandford R,
Sayer JA, Torra R, Venzin C, Venzin R, Vogt B, Zivna M, Greka A, Dahan K,
Rampoldi L, Kmoch S, Bleyer AJ Sr, Devuyst O. Clinical and genetic spectra of
autosomal dominant tubulointerstitial kidney disease due to mutations in
UMOD and MUC1. Kidney Int. 2020;98(3):717-731.

8.967

Zivna M, Kidd K, Zaidan M, Vyletal P, Bare$ova V, Hodariova K, Sovova J,
Hartmannova H, Votruba M, Treslova H, Jedli¢kova |, Sikora J, Hulkova H,
Robins V, Hnizda A, Zivny J, Papagregoriou G, Mesnard L, Beck BB, Wenzel A,
Tory K, Haeffner K, Wolf MTF, Bleyer ME, Sayer JA, Ong ACM, Balogh L,
Jakubowska A, taszkiewicz A, Clissold R, Shaw-Smith C, Munshi R, Haws RM,
Izzi C, Capelli I, Santostefano M, Graziano C, Scolari F, Sussman A, Trachtman
H, Decramer S, Matignon M, Grimbert P, Shoemaker LR, Stavrou C,
Abdelwahed M, Belghith N, Sinclair M, Claes K, Kopel T, Moe S, Deltas C,
Knebelmann B, Rampoldi L, Kmoch S, Bleyer AJ. An International Cohort
Study of Autosomal Dominant Tubulointerstitial Kidney Disease due to REN
Mutations Identifies Distinct Clinical Subtypes. Kidney Int. 2020:50085-
2538(20)30838-3.

10.

6.433

Lhotova K, Stolarova L, Zemankova P, Vocka M, Janatova M, Borecka M, Cerna
M, Jelinkova S, Kral J, Volkova Z, Urbanova M, Kleiblova P, Machackova E,
Foretova L, Hazova J, Vasickova P, Lhota F, Koudova M, Cerna L, Tavandzis S,
Indrakova J, Hruskova L, Kosarova M, Vrtel R, Stranecky V, Kmoch S, Zikan
M, Macurek L, Kleibl Z, Soukupova J. Multigene Panel Germline Testing of
1333 Czech Patients with Ovarian Cancer. Cancers (Basel). 2020;12(4):956.

11.

5.773

Klocperk A, Parackova Z, Dissou J, Malcova H, Pavlicek P, Vymazal T, Dolezalova
P, Sediva A. Case Report: Systemic Inflammatory Response and Fast
Recovery in a Pediatric Patient With COVID-19. Front Immunol.
2020;11:1665.

12.

5.593

Szikszai K, Krejcik Z, Klema J, Loudova N, Hrustincova A, Belickova M, Hruba M,
Vesela J, Stranecky V, Kundrat D, Pecherkova P, Cermak J, Jonasova A,
Dostalova Merkerova M. LncRNA Profiling Reveals That the Deregulation of
H19, WT1-AS, TCL6, and LEF1-AS1 Is Associated with Higher-Risk
Myelodysplastic Syndrome. Cancers (Basel). 2020;12(10):2726.

13,

5,904

Nakajima K, Miranda A, Craig DW, Shekhtman T, Kmoch S, Bleyer A, Szelinger S,
Kato T, Kelsoe JR. Ntrk1l mutation co-segregating with bipolar disorder and
inherited kidney disease in a multiplex family causes defects in neuronal
growth and depression-like behavior in mice. Transl Psychiatry.
2020;10(1):407.

14.

5.35

de Graeff N, Groot N, Brogan P, Ozen S, Avcin T, Bader-Meunier B, Dolezalova
P, Feldman BM, Kone-Paut |, Lahdenne P, Marks SD, McCann L, Pilkington C,
Ravelli A, van Royen A, Uziel Y, Vastert B, Wulffraat N, Kamphuis S, Beresford
MW. European consensus-based recommendations for the diagnosis and
treatment of rare paediatric vasculitides - the SHARE initiative.
Rheumatology (Oxford). 2019;58(4):656-671.

15.

5,336

Buresova J, Janovska P, Kuda O, Krizova J, der Stelt IR, Keijer J, Hansikova H,
Rossmeisl M, Kopecky J. Postnatal induction of muscle fatty acid oxidation in
mice differing in propensity to obesity: a role of pyruvate dehydrogenase. Int
J Obes (Lond). 2020;44(1):235-244.
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16. 5,216 Arenbergerova M, Arenberger P, Gkalpakiotis S, Sticova E, Hulkova H, Trhlikova
O, Sikora J. Palladium causes bizarre skin hyperpigmentation in long-term
dihydrocodeinone '‘Braun' abusers. J Eur Acad Dermatol Venereol.
2020;34(1):188-191.

17. 4,831 Talianova V, Bfiza T, Kr¢ova L, Dolensky B, Kralova J, Martasek P, Kral V, Havlik
M. Coumarin Troger's base derivatives with cyanine substitution as selective
and sensitive fluorescent lysosomal probes. Bioorg Chem. 2020;94:103447.

18.- 4,686 Malattia C, Ruperto N, Pederzoli S, Palmisani E, Pistorio A, Wouters C,
1 Dolezalova P, Flato B, Garay S, Giancane G, Wells C, Douglass W, Brunner Hl,
9. De Benedetti F, Ravelli A; Paediatric Rheumatology International Trials

Organisation (PRINTO) and the Pediatric Rheumatology Collaborative Study
Group (PRCSG). Tocilizumab may slow radiographic progression in patients
with systemic or polyarticular-course juvenile idiopathic arthritis: post hoc
radiographic analysis from two randomized controlled trials. Arthritis Res
Ther. 2020;22(1):211.

18.- 4,686 Giancane G, Swart JF, Castagnola E, Groll AH, Horneff G, Huppertz HI, Lovell DJ,
1 Wolfs T, Herlin T, Dolezalova P, Sanner H, Susic G, Sztajnbok F, Maritsi D,
9. Constantin T, Vargova V, Sawhney S, Rygg M, K Oliveira S, Cattalini M, Bovis

F, Bagnasco F, Pistorio A, Martini A, Wulffraat N, Ruperto N; Paediatric
Rheumatology International Trials Organisation (PRINTO). Opportunistic
infections in immunosuppressed patients with juvenile idiopathic arthritis:
analysis by the Pharmachild Safety Adjudication Committee. Arthritis Res
Ther. 2020;22(1):71.

20. 4,576 Posset R, Garbade SF, Gleich F, Gropman AL, de Lonlay P, Hoffmann GF, Garcia-
Cazorla A, Nagamani SCS, Baumgartner MR, Schulze A, Dobbelaere D,
Yudkoff M, Kolker S, Zielonka M; Urea Cycle Disorders Consortium (UCDC);
European registry and network for Intoxication type Metabolic Diseases (E-
IMD) Zeman J. Long-term effects of medical management on growth and
weight in individuals with urea cycle disorders. Sci Rep. 2020;10(1):11948.

c. Monografie a kapitoly v monografiich
Zivna M, Kidd K, Kmoch S, Bleyer AJ. Autosomal Dominant Tubulointerstitial Kidney Disease
— REN. 2011 Apr 5 [updated 2020 Dec 10]. In: Adam MP, Ardinger HH, Pagon RA, Wallace SE,
Bean LJH, Stephens K, Amemiya A, editors. GeneReviews® [Internet]. Seattle (WA): University of
Washington, Seattle; 1993—-2020.

7. Mezinarodni spoluprace
Mezindrodni projekty, smluvni spoluprdce

prof. Honzik, PhD, RNDr. Hansikova, CSc

KU Leuven, Leuven, Belgie — vyzkum v oblasti poruch glykosylace (prof. Matthijs, dr. Witters)
Radboud University Medical Center, Nejmigen, Nizozemi — vyzkum v oblasti poruch glykosylace
(prof. Lefeber)

Mayo Clinic, Rochester, MN, USA — vyzkum v oblasti poruch glykosylace (prof. Morava)

Slovac Academy of Science, Bratislava, Slovensko — vyzkum v oblasti poruch glykosylace (dr.
Pekanova)

RNDr. Hansikova, CSc

University of Oslo, Oslo, Norsko — vyzkum v oblasti Huntingtonovy choroby (prof. Eide);
International Institute of Molecular and Cell Biology in Warsaw, Polsko— vyzkum v oblasti
Huntingtonovy choroby, (Dr. Cseredys)

prof. Kmoch, CSc

Spoluprace v oblasti dédi¢nych onemocnéni ledvin

Broad Institute of MIT and Harvard,
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University of Cyprus

University of Pittsburgh,

Wake Forest School of Medicine in Winston-Salem, NC USA

Studium nevyfeSenych pripadl neuronalni ceroidnich lipofuscindz v ramci ,Adult NCL Gene
Discovery Consortium“

Doc. Liskova, MD, PhD

Spoluprdce v oblasti dédi¢nych onemocnéni rohovky

Institute of Ophthalmology, UCL London — prof. Alison J. Hardcastle, Dr. Alice Davidson
Spoluprdce v oblasti v oblasti Stargardtovy choroby, dystrofii makuly a Usherova syndromu
Radboud University Medical Center, Nijmegen, Nizozemi — prof. Frans Cremers, Dr. Susanne
Roosing

Spoluprace v oblasti vyvojovych onemocnéni oka a kongenitalnich katarakt

Albert Einstein College of Medicine — prof. Ales Cvekl

Medical College of Wisconsin — prof. Elena Semina

Studium nevyreSenych pfipadl dystrofie sitnice v ramci EJP RD — SolveRet projektu

Studium pFipadl pseudoxanthoma elasticum vramci EuroSoftCalcNet, Géastnik za CR, COST
projekt CA16115

MUDr. Sikora, PhD

Spoluprace v oblasti lysosomalnich stfddacich onemocnéni

Christian-Albrechts-Universitaet, Kiel, Némecko (Dr. Markus Damme)

Medical College of Wisconsin, Milwaukee, Wisconsin, USA (Dr. Jeffrey Medin)

Albert Einstein College of Medicine, Bronx, New York, USA (Dr. Steven U. Walkley)

Prof. Dolezalovd, CSc, MUDTr. Fingerhutovd, MUDr Vinsova:

UCL Institute of Child Health a Great Ormond Street Hospital for Children, Londyn, UK (prof.
Brogan), vyzkum v oblasti autoinflamatornich onemocnéni a détskych vaskulitid

Prof. Dolezalovd, CSc, MUDr. Fingerhutova: Ospedale Bambini Gesu, Rim, Italie (prof. de
Benedetti), vyzkum v oblasti hemofagocytujici lymfohistiocytozy

Prof. Dolezalova, CSc, MUDr. Fingerhutova, MUDr Némcova: Instituto Gianina Gaslini, Janoy, Italie
(prof. Ruperto, prof. Martini), vyzkum v oblasti klasifikace JIA, evropskych registri revmatickych
onemocnéni a dalsi

Prof. Dolezalova, CSc: Wilhelmina Children’s Hospital, University Medical Centre (UMC) Utrecht,
Nizozemi, organizace péce v détské revmatologii v evropskych zemich, standardy péce, klinicka
doporucdeni, v navaznosti na evropsky projekt SHARE

Prof. DoleZalova, CSc, MUDr. Fingerhutova

National Human Genome Research Institute, Metabolic, Cardiovascular and Inflammatory Disease
Genomics Branch, Bethesda, USA (Dr. Ivona Aksentijevich), spoluprace v oblasti
autoinflamatornich onemocnéni

MUDr. Pokornd, PhD

Intensive Care and Department of Paediatric Surgery, Erasmus Medical Center Sophia

Children’s Hospital, Rotterdam, The Netherlands (finalizace PhD v roce 2021)

Division of Clinical Pharmacology, Department of Laboratory Medicine, Karolinska Institutet and
Karolinska University Hospital, Stockholm, Sweden (afilitace pro akademickou ¢innost v oboru
farmakologie)

Ing. et Mgr. Stiblirkova, PhD

International collaboration of the research of novel urate transporters by leveraging genetic
differences between the Japanese and the Czech, Department of Pharmacy, Prof. Takada, the
University of Tokyo Hospital, Japan, Fund for the Promotion of Joint International Research
(Fostering Joint International Research (B))Clarification of hypouricemic influence on the body,
Prof. Ken Okamoto, Laboratory of Food Biotechnology and Structural Biology, Department of
Applied Biological Chemistry, The University of Tokyo, Teijin Pharma Co., Ltd. And Tokio University
of Pharmacy and Life Scienc.e

Prof. Kozich, CSc
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Meziuniverzitni spoluprace- Zurich University, Svycarsko (prof.Baumgartner, prof. Huemer,
Dr.Froesse)-vyzkum v oblasti homocystinurii a poruch metabolismu vitaminu B12

Dalsi spoluprace- National Institute of Oncology, Budapest (prof.Nagy)-vyzkum metabolismu
sirovodiku; University of Koeln, Némecko (prof.Schwarz)-vyzkum v oblasti metabolismu
sirovodiku; University of Colorado (dr.Majtan)-vyzkum na mysSich modelech homocystinurie;
University Toronto, Kanada (prof.Roth, dr.Weile)- spoluprdce na predikénich mapach efektu
mutaci u CBS a MTHFR; konsorcium E-HOD-spoluprdce s partnery na analyze dat z registru pacient(
s homocystinuriemi a na pfipravé doporuceni

Projekty

RNDr. Hansikova, CSc, prof. Honzik, PhD

E-RARE-18-117: EUROGLYCAN-omics (2019-2021)

MUDr. Szitanyi, PhD

CD SKILLS: Improving celiac disease management in the Danube region by raising the awareness,
improving the knowledge, and developing better skills

Prof. DoleZalova, CSc, MUDr. Fingerhutova, MUDr. VinSova

Expertni mezindrodni konzultaéni systém v ramci Evropské referencni sité pro vzacna imunitni
onemocnéni ERN RITA

Prof. Dolezalova, CSc, MUDr. Fingerhutova, Ing. Tesarova, Ing. Mgr. Stibarkova

SolveRD project European Commission Call H2020-SC1-2016-2017

Prof. DoleZalova, CSc, MUDr. Fingerhutova

EULAR COovVID-19 database for rheumatologists and other clinicians
https://www.eular.org/eular_covid19_database.cfm

Prof. DoleZalova, CSc, MUDr. Fingerhutova

Mezindrodni registr Syndromu multisystémové zanétlivé odpovédi asociovaného s COVID-19
(PIMS-TS) u déti a mladych dospélych (HyperPED-COVID)

Prof. Dolezalova, CSc

EULAR Online Course in Pediatric Rheumatology,

https://emeunet.eular.org/online_pediatric.cfm

MUDr. Pokorna, PhD

The project ,lInternational Mobility of Researchers at Charles University “(reg. n.
CZ.02.2.69/0.0/0.0/16_027/0008495) supported by the Operational Programme Research,
Development and Education ( 1.3 — 30.9. 2020)

The General University Hospital Project (MH CZ-DRO VFN 64165/2012)

4) The unrestricted research grant of the Intensive Care of the Erasmus MC-Sophia Children’s
Hospital (until June 2021)

Ing. et Mgr. Stibidrkova, Ph.D.

GlobalGout - projekt European Ancestry Gout GWAS; Asia-Pacific Gout Consortium

Prof. Honzik/Prof. KoZich/doc. Jesina

Evropska referencni sit MetabERN-spoluprace s konsorciem; projekt univerzalniho registru DMP
U-IMD-spoluprace a fizeni pracovniho balicku WP2

Prof. Kozich, CSc

METADIS STAY (2020-2023)- vedouci pracovniho balicku WP3; EDUGEN (2019-2021)-lokalni
koordinator vzdélavani

8. Jmenovani, habilitace, atestace, ocenéni

Mazurova S. atestace z lékarské genetiky

1.Udéleni ¢estného doktoratu Ericovi S.Landerovi

2.Pokornd P. a kol autor(l CSEKFT - 1. misto v soutéZi o nejlepsi publikaci za rok 2019 - kategorie
Klinicka farmakologie

3.Cena Ceské Revmatologické spoleénosti za nejlepsi publikaci roku 2019:

32



Stiburkova B, Pavelcova K, Pavlikova M, Jesina P, Pavelka K. The impact of dysfunctional variants
of ABCG2 on hyperuricemia and gout in pediatric- onset patients. Arthritis Research & Therapy
(2019) 21:77. IF 4,103, Q1, citovano 27x

4.Stfibrna medaile rektora UK- prof.KoZich

CENA KD ZA EXCELENTNi PUBLIKACI 2018

1. misto

Liskova P*, Duddkova L, Evans C, Lopez K, Pontikos N, Athanasiou D, Jama H, Sach

J, Skalicka P, Stranecky V, Kmoch S, Thaung C, Filipec M, Cheetham M, Davidson A, Tuft S,
Hardcastle A*. Ectopic GRHL2 Expression Due to Non-coding Mutations Promotes Cell State
Transition and Causes Posterior Polymorphous Corneal Dystrophy 4. The American Journal of
Human Genetics. 2018, 102(3), 447-459. ISSN 0002-9297.
https://doi.org/10.1016/j.ajhg.2018.02.002

2. misto

Zivna M, Kidd K, PFistoupilova A, BareSova V, DeFelice M, Blumenstiel B, Harden M, Conlon P,
Lavin P, Connaughton

D, Hartmannova H, Hodarova K, Stranecky V, Vrbacka A, Vyletal P, Zivny J, VotrubaM, Sovova J
, Hlilkova H, Robins V, Perry R, Wenzel A, Beck B, Seeman T, Viklicky O, Rajnochova-Bloudickova
S, Papagregoriou G, Deltas C, Alper S, Greka A, Bleyer A*, Kmoch S. Noninvasive
Immunohistochemical Diagnosis and Novel MUC1 Mutations Causing Autosomal Dominant
Tubulointerstitial Kidney Disease. Journal of the American Society of Nephrology. 2018, 29(9),
2418-2431. ISSN 1046-6673.

https://doi.org/10.1681/ASN.2018020180

Patenty a uzitné vzory

1.Havlik, M.; Talianova, V.; Briza, T.; Kaplanek, R.; Martasek, P.; Kralova, J.; Kral, V. Preparation of
naphthalimidofurans for applications in molecular biology. W02020114531A1, 2020.

2.Havlik, M.; Briza, T.; Kaplanek, R.; Talianova, V.; Kralova, J.; Martasek, P.; Kral, V.
Naphthalimidofurans for use in molecular biology. CZ308568B6, 2020.

Pridélené uzZitné vzory:

Kejik, Z.; Kaplanek, R.; Martasek, P.; Jakubek, M.; Potravinovy doplnék potlacujici oxidacni stres,
2020-38133, 2020

9. Granty

Cislo grantu

nazev grantu

fesitel

ProgresQ26/LF1
2017-2021

Molekulova, bunécna a patofyziologicka
podstata nemoci Il

prof. Vokurka,
Spoluresitel: prof. Zeman

Univerzitni vyzkumna
centra UNCE 204064
(2018-2022)

Centrum pro studium vzacnych
geneticky podminénych onemocnéni

Prof. Kmoch/ Prof. Zeman,
Prof. Martasek,

Progres Q32/LF2
2017-2021

Translaéni medicina v pediatrické praxi:
etiologie, patogeneze, diagnostika a
terapie zavaznych onemocnéni
détského véku

Prof. Lebl., Koordinator prof.
Zeman

SVV - UK 260367

Experimentalni metody v biomediciné
VI.

prof. Kmoch, prof. Zeman

Vyzkumny zamér
RVOVFN64165
2012-2017-2021

Diagnostika a |écba geneticky
podminénych poruch Il

prof. Kvasnicka
spoluresitel prof. Zeman
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https://doi.org/10.1016/j.ajhg.2018.02.002
https://doi.org/10.1681/ASN.2018020180

AZV 17-30965A
4/2017-2020

Mitochondridlni onemocnéni s
instabilitou mitochondridlni DNA

Ing. Tesarova/prof. Zeman

NV-19-07-00149
5/2019-2022

Nové pristupy k neinvazivni diagnostic
mitochondridlnich onemocnéni

RNDr. Mracek/RNDr.
Hansikova

NV19-07-00136
5/2019-2022

Characterization of the molecular basis
of rare genetic diseases of pediatric
onset using new

methods of genome analysis

prof. Kmoch/prof. Zeman

GAUK 110119
2019-2021

Energeticky metabolismus a
mitochonridlni dysfunkce u Dédi¢nych
poruch glykosylace

Mgr. Zdrazilova
Garant: RNDr. Hansikova

E-Rare
EURO-GLYCAN_OMICS
2019-2021

Towards new era for the identification
and characterization of inborn errors of
glycosylation

prof. Matthijs/RNDr.
Hansikova

GACR 19-08786S

Interakce mezi metabolismem siry a

prof. KoZich/Ing. Tesarova

2019-2021 bioenergetikou mitochondrii

GACR 19-01747S Proteomicka analyza extraceluldrnich Skalnikova/doc. Klempif
2019-2021 vackl u Huntingtonovy nemoci

QK1910264 doc. Magner

Ministerstvo zemédélstvi
2019-2022

Potraviny s vysokym obsahem
sulforafanu

NU20-04-0136
2020-2023

Marker mitochondrialni dysfunkce v
presymptomatickych s ¢asnych stadiich
Huntingtonovy choroby

doc. Klempif

NU20-07-0026
2020-2023

Zmény transkriptomu béhem ¢asného
postnatdlniho vyvoje u lidi: vliv porodni
nezralosti na regulaci energetického
metabolizmu

Ing. Kopecky/ Mgr. Stranecky

GIP-20-NL-04-216
(IP VFN &.40)
2020-2021

Analyza a charakterizace
mitochondridlnich parametri v sitnici
prasete

MUDr. Vanisova

NV19-08-00137
2019-2022

Vyuziti novych metod analyzy genomu v
pripadech vzacnych geneticky
podminénych onemocnéni s
negativnimi vysledky genetickych a
genomickych analyz.

Mgr. Stranecky/prof. Kmoch

NV17-29786A

Identifikace a charakterizace
genetickych faktor(i dédi¢ného

Ing. Zivna/ prof. Viklicky

2017-2020 tubulointersticialniho onemocnéni

ledvin
LM2018132 , , w1 . prof. Kmoch
2016-2022 Narodni centrum lékarské genomiky

NV19-08-00122

Zdokonaleni interpretace vysledk(
sekvenace nové generace u pacientl s
dédi¢nou kardiomyopatii vyuzitim
funkénich modelll zaloZzenych na
indukovanych pluripotentnich burikach
a pokrocilého srde¢niho zobrazovani v
rodinach

RNDr. Dobrovolny/MUDr.
Kubanek
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3" EU Health Programme
CHAFEA HP-PJ-2019
1.5.2020-30.4.2023

MERITA PROJECT: A METADATA
REGISTRY FOR THE ERN RITA

Prof. Dolezalova
Resditel za CR

INEA/CEF/ICT
A2018/1816634
1.10.2019-31.3.29021

ERN RITA Helpdesk - development of
activities supporting clinical services

Prof, Dolezalova, MUDr.
Fingerhutova, MUDr. VinSova
Fesitel za CR

H2020-EU.3.1.5.1. X-eHealth Exchanging Electronic Health | MZCR
1.9.2020-31.8.2022 Records in a common framework Prof. Dolezalova
Optimalizace postup( pfi integraci prvka | UZIS

Evropsky socidlni fond —
Operacni program
Zaméstnanost
1.1.2020-31.12. 2022

elektronického zdravotnictvi do
procest UZIS a tvorba dokumentace k
informacnimu systému vzacnych
onemocnéni v CR

Prof. Dolezalova

EAHC, Project No2007332

Eurofever, mezindrodni prospektivni
registr

Prof. Dolezalova, MUDr.
Fingerhutova resitel za CR

AZV 16-33002A

Kloubni sonografie u déti s juvenilni
idiopatickou artritidou: Hodnoceni

Prof. Dolezalova, MUDr.
Fingerhutova, MUDr.

subklinické synovitidy a poSkozeni Némcova
kloubu
3. akéni program EU v |RD-CODE Klasifikace a kodovani uzIs

oblasti zdravi 1.1.2019-30.
6.2021

vzacnych onemocnéni (Codification for
Rare Diseases)

Prof. Dolezalova,
M.Saifridova, L.Slavikova

C4C- IMI/Horizon2020

Innovative medicine iniciative

MUDr. Pokorna/prof. Slanar

AZV NV19-01-00307
2019-2022

Etiologie zdvaznych poruch
metabolismu sirnych aminokyselin:
vyuZiti pro cilenou diagnostiku a
personalizovanou |é¢bu v Ceské
republice

prof. KoZich/doc. JesSina

ESF POWR.04.03.00-

Genetically determined diseases —

prof. KoZich

054/18-00 : . .

5019-2021 education and diagnosis (EDUGEN)

JPIVMETADIS 2019 Sulfur amino acids, energy metabolism prof. Kozich
MSMT 8F20013 . !

2020-2023 and obesity (STAY)

AZV 17-30500A
2016-2020

Kongenitdlni katarakty — vyuziti metod
sekvenovani nové generace v
diagnostickém a lé¢ebném algoritmu

doc. Liskova/prof. Honzik

GACR 20-19278S

Endotelové dystrofie rohovky —
genetické pric¢iny a molekularni
mechanismy

doc. Liskova

AZV NU20-07-00182

Dystrofie sitnice détského véku;
multidisciplinarni péce s novymi
pristupy k

doc. Liskova/prof.
Heissigerova

2020-2023 , VT .

urychleni molekularni diagnostiky a

odhalovani mechanizmi onemocnéni
GAUK 82318/2018 Mf)le!<ulajrne genetlck(j p,rlcimy , Magr. MoraV|k<?v\/a ,
5018-2020 vyvojovych onemocnéni predniho Garant: doc. LiSkova

segmentu oka

EJP RD — SolveRet
2020-2022

Solving missing heritability in inherited
retinal diseases using integrated omics

doc. LiSkova
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and gene editing in human cellular and
animal models

Inovativni strategie pro Prof. Martasek
personalizovanou medicinu:
molekuldrni pfistupy cilené na vliv
dédi¢nych metabolickych chorob
zpusobenych mutacemiv PPO

AZV 17-32727
2017-2021

10. SvejcarGv nadaéni fond détem — Karlov

Sidlo nadac¢niho fondu:

Klinika pediatrie a dédi¢nych poruch metabolismu (KPDPM); 1.LF UK a VFN v Praze

Praha 2, Ke Karlovu 2; 129 01

ICO: 60457376, DICO: CZ 60457376

Cislo uétu: 21536111/0100 — transparentni Géet pfistupny z webovych stranek nadaéniho fondu
www:nadacnifondkarlov.cz

Spravni rada nadacniho fondu: predseda: MUDr. Pavel Srnsky,

mistopredseda: prof. MUDr. Tomas Honzik, Ph.D.

¢lenové: MUDr. Pavel Frithauf, CSc, MUDr. Olga Cernd, doc. MUDr. RNDr. Pavel Jedina, Ph.D., Mgr.
Jana Pyskatd, Lenka Linkova, Mgr., Bc. Simona Sedlackova, Mgr. Renata Kaplicka

revizor: Ing. Ida Kupsova, MBA

Cilem nadacniho fondu je podporovat ¢innost kliniky, zvySovat odbornou, osSetfovatelskou i lidskou
uroven péce o déti a jejich doprovody, zlepSovat moznosti rehabilitace, socializace, dietni moznosti a
spolecenské zaclenéni chronicky nemocnych déti. Nadacni fond se rovnéz snazi zlepSovat podminky
v prostredi kliniky pro déti i doprovazejici rodice v ramci ambulantni péce i pfi hospitaliza¢nich
pobytech.

Prostredky, které jsou vyuZivany v prospéch KPDPM a jejich klientl ziskavd nadacni fond nejen
z finan¢nich dar( jednotlived a organizaci, ale i zvlastni cinnosti (organizace Détského dne,
benefi¢nich koncertli, spolecenskych setkdni zaméstnanci kliniky s rodinami nasSich détskych
pacientu).

Svejcarova nadace détem — Karlov byla zalozena v r. 1994 na pocest prof. MUDr. Josefa Svejcara,
DrSc., ktery stravil ¢ast svého profesiondlniho Zivota v Nalezinci, tj. nynéjsSim Détském aredlu Karlov.
V r. 1999 se nadace podle novych legislativnich Uprav pfeménila na nadacni fond, od roku 2019
pracuje Spravni rada v novém slozeni.

Stav uctu:
Pocatecni ztstatek k 1.1.2020: 818.175,85 K¢

Konecny zlstatek k 31.12.2020: 2.019.549,55 K¢

Planované vétsi investice na rok 2021:

Spolulcast vybaveni nového materského pokoje cca 200 000,- K¢
Prispévek na zakoupeni dialyzaéniho pfistroje cca 350 000,- K¢
PFispévek na zakoupeni diagnostického pfistroje na otoakustické emise cca 100 000,- K¢
Prispévek na rekonstrukci socialnich zafizeni na oddélenich kliniky cca 200 000,- K¢
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Piehled nejvyznamnéjsich investic, potizenych z tiictu nadacniho fondu v roce 2020:

Co

Celkem

Vyzdoba cekarny vseobecné ambulance

2 039,00 K¢

Rehabilitaéni pomcky

5 244,00 K¢

Zvedak Viking (pomicka pro oddéleni JIRP pro
osetfovani pacient( s nadvahou)

131 998,24 K¢

Vybaveni JIRP — zlepseni prostredi pro personal

3 950,00 K¢

Monitor vitalnich funkci (odd. JIRP)

50 000,00 K¢

Bronchoskop — ptispévek na nakup

100 000,00 K¢

Ochranny stit 10x (Covid. — 1. vina)

2 130,00 K¢

Nabytek - revmatologie, projekt vzacna
onemocnéni

72 000 K¢

Klimatizace — ambulance revmatologie

7 910,00 K¢

IKEA - ndbytek pro zazemi détské revmatologie

21 231,00 K¢

IKEA - kompletni vybaveni nové pracovny

(vySetfovny) détskych psychologli 49 362,00 K¢
Cesky nabytek - vybaveni ambulance EEG a

ambulance détské kardiologie 39 554,90 K¢
Sconto sedaci nabytek — vybaveni sesterny 1.

oddéleni sedaci soupravou 23 339,00 K¢
Rehabilitaéni pomucky (Centrum komplexni

péce pro patologické novorozence) 10 640,00 K¢
Kavovar - personal odd. JIRP 35 790,00 K¢

TCHIBO - zajisténi obcerstveni pro klienty
(rodice pacientl) Centra provazeni

2 397,00 K¢

10 x kojenecka postel — vybaveni 1. a 2. odd.

213 974,18 K¢

Lednice - zazemiambulance revmatologie

5 990,00 K¢
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Nasi darci jsou uvedeni (stejné jako vSechny transakce) na transparentnim uctu nadacniho
fondu, odkaz na ucet je mozné dohledat na: www:nadacnifondkarlov.cz.

Pozn.: na jednotlivd oddéleni, odborné ambulance i ostatni provozy kliniky respektujeme vidy
Cerpani prostredk(, které jsou vazany ucelovymi smlouvami s darci (sponzory), které se vazi
k jednotlivym departmentdm kliniky. Smlouvy jsou evidovany a uloZeny na sekretariatu kliniky.
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