PODMÍNKY VZNIKU NEUROMUSKULÁRNÍCH CENTER PRO DĚTSKÉ PACIENTY SE STATUTEM CENTRA SPOLEČNOSTI DĚTSKÁ NEUROLOGIE
Neuromuskulární onemocnění jsou onemocnění postihující periferní nerv, sval či nervosvalový přenos. Svou incidencí se řadí mezi vzácná onemocnění. Přesná incidence či prevalence v České republice není známa, z dat ze zahraniční literatury vyplývá, že v České republice žijí řádově tisíce dětských pacientů (cca 4000) (Norwood et al. 2009). 
Neuromuskulární onemocnění jsou velmi závažná onemocnění, která často vedou k výrazné invaliditě pacienta, ke ztrátě schopnosti samostatné chůze, nutnosti umělé plicní ventilace a ke zkrácení věku dožití. V posledních letech se díky pokrokům v diagnostice a novým poznatkům o patogenezi významně mění možnosti léčby, do praxe se dostávají inovativní léčebné postupy, a tím se zlepšuje prognóza a zvyšuje kvalita života těchto pacientů. V inovativních léčebných postupech se často jedná o velmi finančně náročné terapie, z aktuálně dostupných léků jde například o léky nové generace modifikující přepis RNA a biologickou léčbu.
Neuromuskulární onemocnění jsou velmi heterogenní skupinou nemocí, jedná se o onemocnění vrozená či získaná. Například u vrozených neuromuskulárních onemocnění je dnes známo více jak 490 kauzálních genů, tím i více jak 490 typů jednotlivých nemocí. Právě tato velká heterogenita a vzácnost jednotlivých typů onemocnění, jakož i dostupnost nových léčebných postupů jsou důvodem centralizace péče a vzniku Neuromuskulárních center pro dětské pacienty. 
Neuromuskulární centra pro dětské pacienty 
Neuromuskulární centra pro dětské pacienty se zřizují jako specializovaná pracoviště v rámci zdravotnických zařízení vyššího typu: fakultních nebo krajských nemocnic, po splnění personálního a technického vybavení. Jde o superkonziliární pracoviště s multidisciplinární péčí, s nadregionální působností. Zajišťují komplexní základní i specializovanou diagnostickou a terapeutickou péči o děti s neuromuskulárními onemocněními. 
Cílem ustanovením Neuromuskulárních center pro dětské pacienty je dosáhnout:

1. zvýšení efektivity diagnostiky a léčby méně častých a obtížněji diagnostikovatelných neuromuskulárních onemocnění 
2. snížení ekonomické náročnosti diagnostických postupů a terapie těchto chorob
3. zpřesnění epidemiologických údajů o sledovaných chorobách, cílené alokace finančních zdrojů
4. zlepšení interdisciplinární péče o pacienty
5. zkvalitnění edukace v této oblasti medicíny a podpory klinického výzkumu
6. zvýšení kvality péče a celkové podpory rodinám dětských pacientů v rámci multioborového sledování 

Okruh sledovaných onemocnění:
- geneticky podmíněná neuromuskulární onemocnění 
- metabolicky a toxicky podmíněné neuromuskulární onemocnění 
- autoimunitní onemocnění postihující periferní nerv, nervosvalový přenos či sval
Rozsah činnosti, personální a technické předpoklady:
Rozsah činnosti
1. ambulantní péče
2. specializované diagnostické postupy (imunologická, metabolická a molekulárně-genetická vyšetření, biopsie svalů a periferních nervů s návazností na enzymatická vyšetření, specializovaná elektrofyziologická vyšetření aj.)
3. laboratorní diagnostika, vycházející ze soudobých možností (vyšetřování
autoprotilátek, molekulárně-genetická vyšetření, metabolická vyšetření)
4. léčebné postupy založené na medicíně důkazů
5. Inovativní léčebné postupy, aktuálně léčba léky modifikujícími přepis RNA či biologická léčba
6. koordinace multidisciplinární péče o pacienty a jejich rodiny (komplexní péče o pacienty zahrnující respirační, kardiální, ortopedickou, rehabilitační a protetickou péči, dále nutriční podporu, péče psychologa, sociální podporu.
7. dispenzární péče s monitorováním dynamiky klinických i laboratorních
markerů vývoje onemocnění, event. nežádoucích účinků terapie

8. spolupráce s nadacemi, fondy a pacientskými sdruženími v oblasti edukace
veřejnosti 

9. spolupráce se zahraničními pracovišti, zejména při diagnostice a léčbě velmi vzácných chorob
10. postgraduální výuka a výzkumná činnost, účast na klinických studiích v oblasti experimentální léčby 

11. vlastní databáze vzácných a léčebně náročných chorob
12. v souladu s platnými právními předpisy poskytování dat do národních a mezinárodních registrů

Personální a technické předpoklady:
Vedoucí centra: dětský neurolog s minimálně 5letou erudicí v problematice neuromuskulárních onemocnění 

Dětský neurolog s erudicí v EMG: minimálně 2 lékaři, aby byla zajištěna zastupitelnost a kontinuální zajištění péče v neodkladných případech
Další specialisté podílející se na komplexní péči o pacienty v témže zdravotním zařízení: pneumolog, kardiolog, ortoped, chirurg, rehabilitační lékař, fyzioterapeut, protetik, klinický imunolog, genetik, neuroradiolog, patolog, klinický psycholog  

Specializovaný střední zdravotnický personál: minimálně 2 EMG laboranti, zdravotní sestra se zkušeností péče o neuromuskulární pacienty 
Specializovaná ambulance

Standardní lůžkové oddělení dětské neurologie 
Dostupnost pediatrické JIP s možností UPV nebo oddělení ARO v téže nemocnici
Možnost provádění eliminačních metod (výměnná plazmaferéza, event.  imunoabsorpce) v témže zdravotním zařízení
Laboratoř klinické neurofyziologie (EMG, evokované potenciály)  
Likvorologická a neuroimunologická laboratoř (standardní vyšetření mozkomíšního moku, včetně kvantitativního a kvalitativního cytologického vyšetření, dostupnost vyšetření izoelektrickou fokusací, vyšetření buněčných populací průtokovou cytometrií, diagnostiky neuroborreliozy, vyšetření autoprotilátek)
