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O SIEM € um servigo telefénico gratuito, que presta informagdes para médicos e
profissionais da salde envolvidos no diagnéstico e manejo de pacientes com
suspeita/diagnostico de um erro inato do metabolismo (EIM). O diagnéstico e manejo
adequado dos EIM sfo fundamentais para a satde e o prognéstico dos afetados, assim
como para o aconselhamento genético. Os resultados entre outubro de 2001 a maio de
2011 foram o seguinte: De um total de 1890 registros, 72% o contato foi proveniente da
regiao Sul e Sudeste do Brasil. Em 56% das vezes o contato foi realizado por
pediatras/neonatologistas ou neuropediatras e, em 88,7% dos registros o profissional
procurava apoio para diagndstico e manejo inicial do caso. Excluindo-se 134 (7,1%)
registros destinados a informacgoes gerais sobre EIM, um total de 1248 (71,%) casos tiveram
a investigacao para EIM concluida apds seguimento. Dos casos concluidos, 191 (15,3%)
toram EIM, 482 (38,6%) nédo EIM, 309 {24,8%) inconclusivos, e 266 {21,3%) foram perdidos.
Entre os casos de EIM: 20,6% foram aminodcidopatias, 19% acidemias organicas, 17,3%
doenga de depésito lisossémico, 43,1% outras etiologias metabdlicas. Entre os casos
metabolicos, evidenciou-se uma alta taxa (19,25%) de consangliinidade, 6bito precoce
(17,64%), recorréncia familiar positiva (26,73%). Os sintomas mais fregientes apresentados
pelos pacientes foram RDNPM (42,8%); convulsbes (37,5%) e hipotonia (37,5%). Os
resultados demonstram que ainda ha uma dificuldade na concluséo diagndstica visto que ha
poucos centros especializados em diagnostico genético laboratorial no Brasil. Acreditamos
na importancia do SIEM em promover uma forma de investigacéo racional evoluindo para a
possibilidade de diagndstico & manejo mais precoce, evitando as graves seqlelas
associadas a estas patologias.



