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O SIEM ¢ um servigo telefbnico gratuito, que presta informagdes para profissionais da salde envolvidos
no diagnéstico e manejo de pacientes com suspeita de apresentar um erro inato do metabolismo (EIM).
De Outubro de 2001 a Jutho de 2010, o servigo teve 1700 registros. Destes, 1120 (71,2%) tiveram
investigag@o concluida para EIM, dos quais 165 (14,7%) foram diagnosticados como EIM e 432 (38,6%)
como nao EIM. Dos casos néo EIM, 37 (8,56%) correspondiam a TNT, a qual é uma alteragéo dos niveis
séricos de tirosina no periodo neonatal, secunddria a imaturidade da enzima p-hidroxifenilpiruvate
oxidase hepatica e 4 ingesta hiperprotéica. A TNT ndo apresenta padrdo de heranca genético e &
detectada em festes de triagem neonatal. Dos 37 casos registrados, 51,3% foram provenientes da regido
Sul e 29,7% da regido Sudeste do Brasil. Em 51,3% dos casos, o contato foi realizado por pediatras apoés
a detecgdo da alteragdo da enzima pelo Teste do Pezinho. Cerca de 81% dos pacientes eram
assintomaticos. Dos 7 casos sintomdticos, 4 apresentavam ictericia. Em 13 casos ja se fazia uso de
vitaminas. Nove pacientes (24,3%) nasceram prematuros e/ou com baixo peso. Todos 0s casos
apresentaram dosagem de tirosina normal apés inclusio de vitamina C na dieta por um periodo minimo
de 7 dias. Em alguns, a literatura recomenda que a dieta de proteina seja restrita em 2¢g/Kg/dia. Se o
paciente nio apresentar methora com este tratamento & importante investigar com exames especificos,
pois ha possibilidade de ser um caso de tirosinemia cldssica. Os dados demonstram que possiveis
fatores de risco para TNT sdo: baixo peso, prematuridade e ingesta alimentar inadequada. Através do
SIEM os pacientes tiveram um manejo adequado e répido, melhorando seu prognostico.



