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RELEVANCIA DE VARIANTES GEN~ETICAS ENVOLVIDAS COM A
VASCULATURA E SUA RELACAO COM CARACTERISTICAS
MORFOLOGICAS DE ANEURISMA INTRACRANIANO

José Roberto L. Ferraz-Filho*, Michele L. Gregorio, José Luiz Domingues-Junior,
Marcela A.S. Pinhel, Thais B. Maluf, Marcio Luiz Tostes dos Santos, Waldir A.
Tognola, Dorotéia R.S. SouzaServi¢co de neurocirurgia vascular/endovascular do
Hospital de Base de S&o José do Rio Preto, Faculdade de Medicina de Séo José do Rio
Preto - FAMERP - Séo José do Rio Preto (SP), Brasil.

Objetivos - Avaliar a associacdo de polimorfismos genéticos para 6xido nitrico sintase
endotelial (eNOS-G894T), colageno (COL1A2-Alad59Pro), elastina (ELN-A442G),
endoglina (ENG-Ins/Del) e fator de crescimento endotelial vascular (VEGF-C936T) e
fatores ambientais com Al familial e esporadico. Métodos - Foram estudados 847
individuos, assim distribuidos: G1 — 43 pacientes com Al familial; G2 — 177 familiares
em primeiro grau de G1; G3 — 115 pacientes com diagndstico de Al esporadico; G4 -
276 familiares em primeiro grau de G3; G5 — 106 individuos com resultado negativo
para angiografia digital por subtracdo; G6 - 130 familiares em primeiro grau de G5. A
analise dos referidos polimorfismos foi realizada por PCR/RFLP (polimerase chain
reaction/ restriction fragment length polymorphism). Admitiu-se nivel de significancia
P<0,05. Resultados - eNOS-G894T: prevaleceram o alelo mutante T e gendtipo T/T
nos pacientes (G1 e G3) e seus familiares (G2 e G4), comparado ao grupo controle (G5)
e seus familiares (G6) (P<0,01). ENG-Ins/Del: o genétipo mutante Ins/Ins destacou-se
em G1 e G2, versus G5 e G6 (P<0,01), enquanto o gendtipo Wt/Ins prevaleceu em G5
versus G1 (P=0,001). VEGF-C936T: prevaléncia do genétipo mutante T/T em G6
comparado a G4 (P<0,0001), enquanto o genoétipo selvagem C/C destacou-se em G5
versus G1 e G3 (P=0,030). Concluséo — Variantes mutantes de eNOs e ENG podem
influenciar no Al, enquanto VEGF o homozigoto selvagem C/C parece exercer efeito
protetor. Além disso o polimorfismo VEGF-C936T diferencia familiares de pacientes
com Al e controles, confirmando a contribui¢do do estudo de familias na avaliagdo de
fatores de risco para a Al familial ou esporadica.

Descritores: Aneurisma Intracraniano Familial e Esporadico; Polimorfismos Genéticos;
VEGF; Endoglina; Oxido Nitrico Sintase Endotelial

Fomento: Bolsa de Auxilio a Pesquisa (BAP) da Faculdade de Medicina de Séo José do
Rio Preto.
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