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Perfil epidemioldgico de erros inatos do metabolismo na regidao Norte do Brasil
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Introdugao: Os Erros Inatos do Metabolismo (EIM) sdo doengas genéticas causadas geralmente por
defeito enzimatico que leva ao bloqueio de uma rota metabdlica especifica. O Laboratério de Erros
Inatos do Metabolismo (LEIM/UFPA) realiza o diagndstico de pacientes com EIM desde 1987,
contribuindo com estudos epidemioldgicos para a investigacdo dessas doengas genéticas na regiao
Norte.

Objetivos: Descrever perfil epidemiolégico dos pacientes com suspeita de EIM encaminhados ao
LEIM/UFPA no ano de 2012.

Metodologia ou Descrigao da Experiéncia: Foram avaliadas 152 fichas de pacientes encaminhados
ao LEIM com suspeita de EIM. Os dados obtidos foram analisados pelo programa Microsoft Excel
2010.

Resultados: Houve predominancia de pacientes do género masculino (57,90%) em relagao aos do
género feminino (42,10%). Em relagdo a faixa etaria dos pacientes com suspeita de EIM foram
observadas as seguintes frequéncias: 44,74% para a faixa entre 0 a 2 anos; 18,42% entre 3 a 5 anos;
16,45% entre 6 a 10 anos; e 20,39 para maiores de 10 anos. Os principais sintomas relatados foram
atraso do desenvolvimento neuropsicomotor (21%), convulsdo (17%), disturbios de comportamento
(11,57%), hepatoesplenomegalia (7%), retardo neuropsicomotor (5%) e hipotonia (4%). A
consanguinidade entre os pais e a presenga de outros casos na familia foram observadas em 13% e
45% dos pacientes, respectivamente.

Conclusdo ou Hipoteses: Estudos epidemioldgicos da incidéncia de EIM na Regido Norte séo
importantes para definir politicas de salude que norteiem o diagndstico, tratamento e
acompanhamento dos EIM. Estratégias entender o quadro clinico dos EIM podem auxiliar na melhora
da qualidade de vida dos pacientes.
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