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Apresentar a experiência de criação do BRVusES como iniciativa
pioneira de reavaliação de VUS no Espírito Santo, visando
aumentar o diagnóstico de doenças raras. 
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VARIANTESVARIANTES

“versões do gene são alelos variantes (ou mutantes) que
diferem do alelo selvagem, devido à presença de uma
mutação, uma alteração permanente na sequência de
nucleotídeos ou na disposição do DNA.”

(Pierce, 2016),
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Fenótipos mais frequentes na avaliação das Variantes
encontradas de acordo com o OMIM e classificação da Plataforma
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Desafios atuais:
Falta de padronização nos relatórios genéticos
Insegurança na reinterpretação de variantes de outros
serviços
Escassez de profissionais qualificados (genética, biologia
molecular, bioinformática, ciência de dados)

Necessidade:
 Formação e treinamento continuado de especialistas

Experiência BRVusES:
Modelo promissor e viável em nível regional/nacional
Reforça a importância de iniciativas colaborativas

Proposta:
Plataforma pública e integrada para submissão e
reclassificação de VUS
Amplia a resolutividade diagnóstica no Brasil
Beneficia pacientes, famílias e sistema de saúde
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verificar o panfleto ao lado

https://drive.google.com/file/d/1UQ7cAHWUpC3G0oU7M5_GwRGzdbEGXt-h/view?usp=sharing

