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O Servico de InformagGes sobre Erros Inatos do Metabolismo (SIEM) é um call free pioneiro no Brasil e na América Latina,
implantado em outubro de 2001 em Porto Alegre, no sul do Brasil, com o objetivo de fornecer suporte aos profissionais da
area da salde envolvidos com o diagndstico e manejo de pacientes com suspeita de apresentar uma doenga metabdlica. O
objetivo do presente estudo foi analisar as caracteristicas demograficas e clinicas relacionadas com as consultas atendidas
neste servico em seus primeiros dois anos e meio de funcionamento, buscando identificar o perfil dos profissionais que
buscam esse tipo de servigo e dos casos que sdo objeto de consulta. Como resultados mais relevantes nas 376 consultas
avaliadas verificamos que na maior parte das vezes a suspeita de uma doenga metabdlica esté associado a sintomatologia
neuroldgica, a um inicio precoce dos sintomas e a uma tendéncia a presenca de consangtinidade. Nessa amostra tivemos
47 (12,5%) casos com diagnéstico de EIM com predominio de acidurias organicas e aminoacidopatias. Servigos como este
podem prestar apoio a profissionais da area da salde, provavelmente aqueles que estdo distantes de centros de referéncia,
podendo contribuir para o melhor diagndstico e manejo de EIM mudando para melhor o desfecho clinico dos pacientes em
muitas situagoes.



