O SIEM éum servigo telef onico gratuito, que prestainformacdes paramédi cos e profissionais da salide envol vidos no diagndsti co e manej o de paci entes com suspeitaou diagnéstico confirmad
0 de um erro inato do metabolismo (EIM). Considerando que, no seu conjunto os EIM s3o patologias freqlientes, mas pouco conhecidas em nosso meio, o diagndstico e manejo ade
quado sdo fundamentai s para a salide e o prognésti co dos af etados, assim como para 0 aconselhamento genético das familias. No periodo de Outubro de 2001 aAbril de 2010 foram realiz
ados 1700 registros. Em 75,4% dos registros as ligagdes foram provenientes da regido Sul e Sudeste do Brasil. Em 54,3% das vezes, o contato foi realizado por pediatras, neo
natol ogistas ou neuropediatras. Namaioriadas vezes (95%), o profissional procuraapoio paradiagnéstico e/ou manejoinicial do paciente. Dos 1700 registros, 128 foram informagfese 112

0 (71,2%) casostiveram ainvestigacéo para EIM concluida, sendo destes 163 (14,6%) casos de EIM, 432 (38,6%) ndo EIM, 281 (25%) inconclusivos, e 244 (21,8%) foram perdidos. Osd
ados mostram um elevado niimero de casos suspeitos de EIM sem um diagndstico conclusivo, provavelmente devido as dificuldades e falhas na investigagéo. Acreditamos na impor
tancia do nosso servico para proporcionar uma forma de investigacdo racionad e o diagndstico e mango mais precoce, evitando as graves seqielas nos pacientes.



