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Introdução - Fatores genéticos, clínicos e ambientais desempenham papel importante na patogênese do aneurisma intra-
craniano (AI), incluindo polimorfismos do colágeno (COL1A2) e óxido nítrico sintase endotelial (eNOS), tabagismo, etil-
ismo e hipertensão arterial sistêmica (HAS), o que deve ser elucidado no AI familial e esporádico. Objetivos - Avaliar a 
associação dos polimorfismos COL1A2-Ala549Pro e eNOS-G894T, assim como tabagismo, etilismo e hipertensão arterial 
sistêmica em pacientes com AI familial e esporádico, e seus respectivos familiares.  Casuística e Métodos – Foram estu-
dados 847 indivíduos assim distribuídos: G1-43 pacientes com AI familial; G2-177 familiares de G1; G3-115 pacientes 
com AI esporádico; G4-276 familiares de G3; G5-106 controles; G6-130 familiares de G5. O DNA foi extraído de sangue 
total, seguido de amplificação por PCR, restrição enzimática e eletroforese em gel de agarose. Nível de significância para 
valor-P<0,05. Resultados - COL1A2-Ala549Pro: o alelo C (mutante) foi mais frequente em G3 (0,53 versus G5=0,39; 
P=0,003), e o alelo G em G6 (0,64 versus G2=0,44 e G4=0,45; P<0,0001, para ambos). O genótipo C/C destacou-se em G2 
(25% versus G6=13,2%; P=0,01). eNOS-G894T: o alelo T (mutante) e genótipo T/T, respectivamente, prevaleceram em 
G1 (0,93; 86%) e G3 (0,90; 80%) comparado a G5 (0,62; 28%; P=0,0001, para todos). O genótipo T/T destacou-se também 
em G2 e G4 (79%, para ambos), comparado a G6 (51%; P=0,0001, para todos). Tabagismo: prevaleceu em G1 (79%) e G3 
(67%) versus G5 (30%; P<0,0001 para todos). Etilismo: mais frequente em G1 (40%), em relação a G5 (22%) (P=0,043). 
HAS: destacou-se em G1(49%) e G3 (49%) versus G5 (21%; P=0,003; P<0,0001, respectivamente). Conclusão – Variantes 
genéticas para colágeno (COL1A2-Ala549Pro) e eNOS (eNOS-G894T) associam-se a AI familial e esporádico, o que pode 
ser potencializado por tabagismo, etilismo e hipertensão arterial. O estudo de familiares de pacientes permite ampliar a ca-

suística, contribuindo para a caracterização do seu perfil genético.
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