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INTRODUCAO

O Servigo de Informagdo sobre Erros Inatos do
Metabolismo (SIEM), criado em 2001, é uma iniciativa
pioneira no Brasil e na América do Sul.

Contando com uma equipe  multiprofissional
especializada em Erros Inatos do Metabolismo (EIM), o
SIEM oferece suporte remoto online (acessivel por e-mail
e WhatsApp) a profissionais de saude sobre diagndstico,
manejo geral e tratamento especifico em casos de EIM
(suspeitos ou diagnosticados).

Embora os EIM, como grupo, sejam relativamente
frequentes, eles sdo pouco reconhecidos por médicos
ndo especialistas, o que atrasa o diagndstico correto e a
introdugdo das medidas de manejo mais adequadas,
impactando os desfechos dos pacientes.
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Descrever os resultados obtidos pelo SIEM no periodo
de outubro de 2001 a margo de 2025, a partir de um
estudo transversal com dados coletados utilizando um
software proprio.

RESULTADOS

Durante esse periodo, foram coletados um total de
4.731 registros, com um aumento anual progressivo,
apresentando uma média de 20 casos por més.

Pediatras e neonatologistas representam 36,6% dos
profissionais solicitantes, o que reflete o fato de que
muitos EIM apresentam manifestagdes clinicas ja no
primeiro ano de vida (em nossa coorte, 26,6% dos
pacientes iniciaram os sintomas nesse periodo).

A maioria dos profissionais de saude (89,7%) buscou
orientagdes sobre diagndstico e manejo, enquanto 8,5%
solicitaram recomendagGes para seguimento de casos ja
diagnosticados.

Apds a exclusdo dos atendimentos realizados apenas
para solicitagdo de informagdes gerais (n=322) e
daqueles relacionados ao manejo de diagndsticos
previamente confirmados (n=162), foram selecionados
4.227 casos para andlise, sendo que 2.439 deles tiveram
a avaliagdo concluida (Figura 1)
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Figura 1. Fluxo dos casos registrados no periodo de 2001 a 2025.

E importante destacar o nimero expressivo de casos
inconclusivos, que, na maioria das vezes, refletem as
dificuldades para a conclusdo  diagndstica,
principalmente devido a limitagdo de acesso a exames
especializados em doengas metabdlicas hereditarias e a
restrita quantidade de laboratérios no Brasil que
realizam esses exames pelo SUS.

A Figura 2 traz a caracterizagdo dos grupos de EIM que
foram diagnosticados através do SIEM.
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Figura 2. Grupo dos erros inatos do metabolismo diagnosticados (n=380).

CONCLUSAO

Ao longo das dltimas duas décadas, o SIEM tem
desempenhado um papel fundamental no suporte
gratuito a profissionais de saude, contribuindo para o
reconhecimento dos EIM e oferecendo orientagdo
especializada para o manejo clinico e nutricional.

Além disso, o SIEM tem contribuido de forma
significativa para o avango do conhecimento na area dos
EIM, oferecendo suporte assistencial e educativo em um
pais que enfrenta desafios decorrentes da extensdo
territorial e da limitada familiaridade de pediatras,
neonatologistas e clinicos com essas doengas.
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