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Rezultātu interpretācija

•Patogēns variants

•Ticami patogēns variants

•Variants ar neskaidru klīnisku nozīmi

•Ticami labdabīgs variants

•Labdabīgs variants

Nozīme klīniskajā praksē





Variants ar neskaidru klīnisku nozīmi (VUS)

• VUS rezultāta gadījumā ir svarīgi, lai rezultāts netiek ņemts vērā 
medicīnisko lēmumu pieņemšanā, diagnozes uzstādīšanā un terapijas 
izvēlē

• Medicīnisko lēmumu pieņemšanā ņem vērā
• pacienta slimības vēsturi

• citu veikto medicīnisko izmeklējumu atradnes

• pacienta ģimenes anamnēzi

! bet ne VUS rezultātu
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VUS reklasifikācija

• Ar laiku VUS var būt iekļauts kādā citā kategorijā 
(patogēns/visticamāk patogēns/visticamāk labdabīgs/labdabīgs ģenētiskais 
variants)
• Tiek atklāts, ka daudziem cilvēkiem ir šis ģenētiskais variants, un tas neietekmē veselību
• Variants neietekmē ģenētisko funkcionalitāti
• Visbiežāk VUS tiek iekļauts labdabīgo ģenētisko variantu sarakstā (~90% gadījumu)

• Lai identificētu VUS piederību kādai no citām kategorijām, var pāriet pat 
vairāki gadi

• Jo retāk sastopams VUS, jo grūtāk ir noteikt tā nozīmi





VUS reklasifikācija

• Pastāv vairākas datu bāzes, kur ir apkopoti vairāku gēnu ģenētiskie varianti, 
kas ir jāpārbauda, piemēram, ClinVar (NCBI), LOVD u.c.

• Kas tālāk?
• Ģenētiski testēt lielu skaitu cilvēku ar noteiktu variantu un noteiktu slimību, kā arī 

veselus indivīdus

• Piedalīšanās pētījumos

• Multidisciplināra pieeja

• Papildināt datubāzes ar citu etnisko grupu indivīdu ģenētiskiem variantiem

• Dažreiz saprast VUS nozīmi var palīdzēt ģimenes locekļu ģenētiskā izmeklēšana

• Jaunas tehnoloģijas, laboratoriskie/ģenētiskie testi





Paldies par uzmanību!


