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A tuberculose (TB) continua sendo uma preocupagéo global, especialmente devido ao aumento da resisténcia a medicamentos.
Em 2018, o Brasil relatou 1.119 casos de TB resistente a rifampicina (RR-TB) ou multirresistente (MR-TB), mas apenas 12,6%
dos pacientes foram testados para os farmacos de segunda linha. O Sequenciamento do Genoma Completo (WGS) tem
se mostrado eficaz na identificacdo de resisténcia em Mycobacterium tuberculosis (Mtb). Assim, a pipeline BraSeqTB foi
desenvolvida para identificar muta¢bes associadas a resisténcia a 13 antimicrobianos em isolados de Mtb a partir de dados
de WGS, usando o catdlogo de mutacdes de Mtb da OMS de 2023, que inclui mais de 12.000 variantes. A BraSeqTB detecta
resisténcia em leituras pareadas de sequenciamento Illumina, comegando pelo controle de qualidade com ferramentas como
FastQC/MultiQC e Trimmomatic, seguida de mapeamento contra o genoma de referéncia Mtb H37Rv com BWA-MEM.
As variantes sdo identificadas com GATK para SNPs e indels, e Delly para variantes estruturais, anotadas com SnpEff. As
variantes sdo genotipadas contra o catdlogo da OMS e os resultados sdo compilados em um relatério compativel com o sistema
GAL. Validada com 470 genomas de Mtb resistentes, a BraSeqTB demonstrou ser sensivel e especifica para a maioria dos
antimicrobianos. Desafios identificados incluem a presenga de mutagdes limitrofes, desconhecimento de novos mecanismos
genéticos e discrepancias na comparagdo entre os testes fenotipicos e a andlise gendmica. A pipeline também caracterizou
linhagens de Mtb e detectou clusters de transmissdo entre 120 genomas sequenciados, identificando trés linhagens (L1, L2,
L4), com 97,8% pertencendo a L4 e nove clusters de transmissdo. A BraSeqTB ¢é a primeira pipeline nacional projetada para
detectar resisténcia a medicamentos em Mtb, melhorando o diagndstico e tratamento personalizado da TB.
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