Zprava z ¢innosti panelu Neurogenetics

které se konalo 22.6.2025 v Helsinkach,

Panel Fidili: Maria Judit Molnar (Madarsko), Jean-Marc Burgunder (Svycarsko)

Shrnuti minulého roku:

1. Panel navrhl na kongres EAN 2024 celkem 10 sekci, z toho 8 spole¢nych s jinymi panely,
akceptovany byly 2.

2. Pokracovala spoluprdce na doporucenich pro diagnostiku a [é¢bu metachromatické
leukodystrofie ve spolupraci s ERN-RND.

3. Aktivni G¢ast na pfipravé kazuistik v ramci programu Brain Challenge 2024 (napt. CANVAS —
SCA27b, Tay-Sachs, Leighlv syndrom). Kazuistiky nebyly vybrany, ale zGstavaji v evidenci pro
pristi rok.

4. Revize eLearning obsahu EAN — pfehodnoceno 72 pfispévk( z let 2010-2023. Identifikovana
potieba tvorby aktualnéjsich materidld.

Aktualni aktivity a priority panelu:

e Pripravovany nové guidelines — priorita: indikace a selektivni vyuziti genetického testovani
v neurogenetice a nové doporuceni pro hereditarni spastické paraparézy a ataxie (vyzva k
navrhim bude otevrena od 30. 9. 2025).

¢ Priprava podzimni Skoly neurogenetiky a explorace moznosti organizace teaching kurzti ve
vychodni Evropé.

e Spoluprace na vyvoji vzdélavaciho kurikula v neurogenetice pro rezidenty (ve spolupraci s
RRFS).

e Novy prizkum vénovany vzdélavani v genetice v neurologickych rezidencnich programech,
pfipravovany RRFS zastupci.

e Spoluprace s dalSimi spole¢nostmi: ERN-RND (nejintenzivné;jsi), AOAN, EPNS, EFNA, EHDN a
dalsi.

Dalsi zpravy:

V rdmci EAN Neurology Updates byla publikovana zprava o schvaleni omaveloxolonu pro FA,
navrzeny aktualizace tykajici se Tofersenu v ALS a PTC518.

Byly projednany navrhy odbornych sekci pro program kongresu EAN 2026.

Panel se shodl na pottebé posilit viditelnost neurogenetiky v hlavnim programu kongresu, zejména
formou kvalitnich vyukovych kurz( a interaktivnich workshopu. Dale byla zdlraznéna potreba
propojeni genetickych znalosti s kazdodenni neurologickou praxi — napfiklad v oblasti poruch
hybnosti, perifernich neuropatii ¢i demenci.



Mezi navrzenymi sekcemi byl kladen dliraz na témata, ktera jsou budto nové se rozvijejici, nebo se v
poslednich letech ukazuji jako klinicky zasadni, a dosud nejsou v ramci vzdélavacich programi
systematicky pokryvana.

Pro format Focused Workshop byl navrien blok vénovany porucham chiize ve vyssim véku s cilem
diskutovat, kdy by méla byt v diferencialni diagnostice zvazovdna genetickd etiologie. Druhym
navrzenym workshopem byl blok vénovany epigenetice a multiomickym pfistuplim v neurologii,
zejména v kontextu neurodegenerativnich onemocnéni a rychlého vyvoje v oblasti integrované
analyzy dat (DNA, RNA, proteiny, metabolity).

Pro format Teaching Course byly navrzeny Ctyfi tematické bloky. Prvni se zaméruje na genetiku
dystonii, zahrnuje zakladni diagnosticky algoritmus, indikacni kritéria genetického testovani u
rtznych vékovych skupin a terapeutické implikace jednotlivych genetickych jednotek. Druhy kurz je
vénovan kongenitalnim myastenickym syndromdm a poskytuje prehled diagnostického pfistupu od
novorozeneckého véku po dospélost, klasifikaci jednotlivych typl a doporucené terapeutické
strategie. Treti vyukovy kurz pokryva dédi¢né a nedédi¢né neuropatie malych vlaken, zaméruje se
na klinicky pfistup, genetické pozadi, diferencidlni diagnostiku bolesti a sou¢asné moznosti jejiho
ovlivnéni. Ctvrty navrieny kurz se vénuje diagnostice neurologickych onemocnéni zplisobenych
expanzemi repetic, s dlirazem na CANVAS, SCA27B a dalsi nové popsané jednotky. Tento kurz ma za
cil shrnout soucasné techniky detekce, interpretacni nastrahy i terapeutické dlsledky.

V ramci formatu Case-Based Workshop byl navrzen blok kazuistik dédicnych neuropatii, které
budou prezentovany v kontextu diferencialni diagnostiky a praktického vedeni pacientd. Tento blok
ma poskytnout prakticky rémec pro rozhodovani v pfipadech, kde geneticka diagndza neni ziejma a
kde genetické testovani vyznamné ovliviiuje |é¢ebnou strategii.

Pro format Interactive Session byl navrZen blok vénovany geneticky podminénym perifernim
neuropatiim, ktery bude zaméren na jejich prekryvy s hereditdrnimi ataxiemi, spastickymi
paraparézami a poruchami hybnosti. Tento interaktivni blok ma ambici zvysit klinické povédomi o
genetickych formach téchto onemocnéni a nabidnout prakticka voditka pro rozhodovani v praxi,
vCetné algoritmi genetického testovani.

doc. MUDr. Martin Vyhndlek, Ph.D.



Zprava z Cinnosti panelu Neurogenetics

Dne 22.6. 2025 se v ramci 11. ro¢niku Evropské akademie neurologie usporadané v Helsinkach, konalo
vyrocni setkani védeckého panelu EAN pro neurogenetiku.

Panel Fidili: prof. Jean Marc Burgunder (Svycarsko), prof. Maria Judit Molnar (Madarsko)

Celkové bylo diskutovano 8 navrhd témat pro pFisti kongres vZenevé. Jednotlivé navrhy byly
predstaveny a pripominkovany stran zvySeni Sance na jejich pfrijeti ze strany EAN.

Dale byly probirany navrhy pro doporucené postupy z oblasti neurogenetiky. V minulém roce byl
panelem navrZen jeden z doporuéenych postupt: Diagnostika a organizace péce geneticky vdazanych
ataxii v dospélosti (Diagnosis and management of genetic ataxias in adulthood), ktery byl vybran do
prvni dvacitky prioritnich témat, kterd ziskaji ¢adste¢nou podporu, ale prozatim nebyl vybran do prvni
pétice, které dostanou plnou podporu EAN.

Bylo probirano nékolik bodl akéniho planu v rdmci budouci ¢innosti panelu. Prvnim z nich je navrh pro
usporadani Stredo-vychodoevropského neurogenetického kurzu, podpora EAN se ocekava. Misto
konani je predbézné planovano v Semmelweisové univerzité v Budapesti v kvétnu 2026. Druhy ndvrh
je priprava Sestidilného zdkladniho kurzu v oblasti neurogenetiky dostupného na e-learningové
platformé eanCampus.

Jako jeden z poslednich bodd bylo navrieno zfizeni pracovni skupiny, kterd by méla za ukol vytvofit
prazkum k zmapovani rliznych regulaci a kompetenci neurologl v klinické genetice a rovnéz posoudit
dostupnost genetického testovani v jednotlivych evropskych zemich. S vysledky prizkumu by byly
kontaktovani ministerstva zdravotnictvi v pfislusnych zemich.

Dne 8.8. 2025 v Brné MUDr. Stépan Erben



