דברי פתיחה - כנס מטבולי, שניידר, ינואר 2019
שלום רב,
לכבוד הוא לי לארח את הכנס המטבולי הישראלי כאן במרכז שניידר לרפואת ילדים בישראל. הכנס עומד בסימן של מחלות מטבוליות באוכלוסיות ייחודיות. 
אנחנו חווים בעידן הנוכחי מציאות אותה קשה היה לדמיין. מציאות של התרחשויות עולמיות חשובות בתחום המחלות המטבוליות ובתחומים משיקים לו כפי שידובר במהלך היום. בין ההתרחשויות ניתן לציין את כניסת טכנולוגיות האבחון הגנומיות לצד השקת התוכנית לסקר יילודים בישראל לפני כעשור שנים, אשר הובילו לעלייה באבחון של מחלות מטבוליות וכפועל יוצא לגידול באוכלוסיית חולים אלו. 
גם כאן בביה"ח חלו חידושים והתקדמויות בהיבטים אלו. בתקופה האחרונה, המערך המטבולי בבית החולים מתחדש ומתרחב עם התווספות המעבדה המטבולית כמרכיב אינטגרלי חשוב בבירור, במעקב ובטיפול בילדים החולים. המעבדה המטבולית, הפוסעת את צעדיה הראשונים בימים אלו, תיתן מענה לבתי החולים ולרופאי הקהילה בישראל, וזאת על רקע הגידול האמור באוכלוסיית החולים המטבוליים. כל אלו יצעידו את מרכז שניידר לרפואת ילדים אל העתיד הרפואי של המחלות מטבוליות בטיפול, בחינוך הרפואי, ובמחקר. על כך ועוד אני רוצה להודות להנהלת ביה"ח, ובראשה מנהל ביה"ח פרופ' פרס, על קידום הנושא המטבולי והסיוע באירוח הכנס.
ברוח זו, גם נציין ב-session מיוחד את פועלו של פרופ' אבי זכריה, מנהל אשפוז יום, כמטבוליסט הוותיק כאן בשניידר לאורך השנים לקראת פרישתו המתקרבת. את אבי פגשתי לראשונה כסטאז'ר ובהמשך כמתמחה צעיר הפוסע את צעדיו הראשונים בתחום רפואת הילדים, ומהחיוך מסביר הפנים (והציניות המבודחת..) קשה היה להתעלם לאורך שנות התמחותי כאן, אז היה לאבי תפקיד מרכזי בהתפתחותי כרופא ילדים. אחרי הפסקה של קרוב לעשור, שמחתי להיקרא ולחזור לשתף פעולה לצד אבי כאיש מקצוע בתחום המטבולי, וללמוד ולהנות מהיבטים אישיותיים ומקצועיים נוספים הקשורים לשלב המקצועי הנוכחי. ב-session שיוקדש לפועלו של פרופ' זכריה נשמע הרצאות שלו ושל שותפיו לעשייה הרפואית ולמחקר על ההיבטים המקצועיים והחוויתיים בעבודה המשותפת עימו. בהמשך היום נאזין להרצאות מרתקות נוספות בנושאים הקשורים לאוכלוסיות הייחודיות הלא מעטות המאפיינות את המרקם האנושי-גיאוגרפי של ישראל.
הכנס עומד כאמור בסימן של מחלות מטבוליות באוכלוסיות ייחודיות, ובמסגרתו יש לי הכבוד לארח בכנס מספר מרצים מחו"ל. 
הראשון הוא פרופ' קווין סטראוס, מנהל המרפאה לילדים מיוחדים המסונפת לביה"ח של אונ' פיטסבורג, ואשר נמצאת בלב איזורי הערבה הכפריים של קהילות האיימיש והמנוניטים. בהיות פרופ' סטראוס אחד התורמים לקידום והבנה של מחלות השייכות לאוכלוסיה קטנה וייחודית שכזאת, הוא יאיר את עינינו על הייחודיות בתפקידו גם בהקשר התרבותי וגם בהקשר לקידום הרפואה והמחקר הנובעים מכך.
יש לי הכבוד לארח שני רופאים-מדענים מביה"ח לילדים בבוסטון, ביה"ס לרפואה הרווארד, שניהם חברים-קולגות שלי לשעבר שהיה לי העונג לעבוד לצידם בעת ה-fellowship:
הראשון הוא פרופ' הארווי לוי, המנטור שלי בתחום המחלות המטבוליות. הארווי הוא מענקי עולם הפנילקטונוריה (PKU), ניצב בשורה אחת עם דמויות כמו פולינג, ביקל, גאתרי, וכחלק מפועלו הרב בתחום הוא גם ממקדמי סקר היילודים המורחב בארה"ב שהושק בשנות ה-90 של המאה הקודמת. הארווי ידבר על אסטרטגיות טיפוליות עתידניות במחלות מטבוליות, כגון PKU והומוציסטינוריה.
אני גם שמח לארח את פרופ' וון-האן טאן, קולגה וחבר יקר, המוביל מספר נושאים ומחקרים פורצי דרך. וון-האן ידבר על ממצאים חדשים ממחקר הריפוי הגנטי בחסר של OTC, בהיותו חוקר-שותף למחקר הראשוני-ייחודי בתחום זה בארה"ב.
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