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BRVUSES: UMA PROPOSTA DE OBSERVATORIO DE
RECLASSIFICAGAO DE VUS EM DOENCAS RARAS NO
ESPIRITO SANTO

Lauziene Andrade Soares’, Maria do Carmo de Souza Rodrigues?, Guilherme Queiroz Gama®, Julia Lourenco de Oliveira', Maira
Trancozo’, Flavia de Paula’, Maria Rita dos Santos e Passos Bueno?, Bruno Guimaraes Marcarini® , Flavia Imbroisi Valle Errera®
" Universidade Federal do Espirito Santo, UFES. 2 Hospital Universitario Cassiano Antdnio Moraes, HUCAM UFES. ® Centro de Pesquisa e Estudo do Genoma Humano e Células Tronco, USP

INTRODUCAO RESULTADOS E DISCUSSAO

f mais de 3 5-5, 9% 80% . Brasil:
rmi populagaw . decorrentes aproximada-
no mundo ahite

RECIFE

XXXVI Congresso Brasileiro de
Genética Médica

24 a 27 de setembro de 2025

mundial de fatores P
Genéticos 15 milhdes
. . de afetados =
incapacitantes BANCO DE REAVALIAGAO DE VARIANTES DE
SIGNIFICADO INCERTO DO ESPIRITO SANTO
2 degenerativas TR 13 LAUDOS RECEBIDOS
) E\ DOENGAS ® 69,23% (9) o -
O PRarks AMAAAREEEE oo T e
: (o)
o A il oW -
- cronicas ’R’R g.iﬁ—'— K 18anos
neglicenciadas . 10 crommeeeeeeeen 52
PrAGresHE Fenétipos mais frequentes na avalia¢éo das Variantes
DIAGNOSTICO (Ministério da Sadds, 2024; OMS, 2025) encontradas de acordo com o OMIM e classificagcao da Plataforma
Franklin
= | </ Total 100%
== ] S
g\ b a % Muscular 44.4%
= DI 14.8%
VARIANTES Cardiaca M.1%
“versdes do gene sao alelos variantes (ou mutantes) que ) .
diferem do alelo selvagem, devido a presenga de uma Autoimune n.1%
ﬂ mutagdo, uma alteragdao permanente na sequéncia de oral 3.7%
nucleotideos ou na disposigao do DNA.”
(Pierce, 2016), Hemato 3.7%

Disease-association evidence
Comparacéo entre a classificacao inicial e a reclassificacao

_ utilizando apenas as variantes VUS do banco e o Franklin (N=21)
' Like Patogenic

Pathogenic
Not Disease- 14.3% 12%
Disease Associated
Associated Patogenic Likely l;’;:/jgenic
Benign Likely  Variant of Likely Pathogenic 9:5%
Benign  Uncertain  Pathogenic
Q’ACMG Significance ‘é‘ P
OBJETIVO
VvVus 76%
Apresentar a experiéncia de criacdo do BRVUsES como iniciativa 76.2%
pioneira de reavaliacdo de VUS no Espirito Santo, visando [Elgartes el
aumentar o diagndstico de doengas raras. Taxa de ﬁ.:ﬁ";.-%
Reclassificacdo e T
METODOLOGIA -y byl
LP-3 Ok ey
P - 2 et ol w® =t F P
Aponte para o QRCode para

verificar o panfleto ao lado

CONCLUSAO

Desafios atuais:
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