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Le malattie cardiova-
scolari riconoscono 
un’eziologia multi-
fattoriale, cioè più 

fattori di rischio con-
tribuiscono contem-

poraneamente al loro 
sviluppo aumentando 
la probabilità di insor-

genza. Anomalie del 
metabolismo lipidico 
e ipertensione arte-

riosa risultano essere 
le principali cause di 

rischio cardiovascolare 
in età adulta.

È stato ampiamente dimostra-
to che le modificazioni dell’as-
setto lipidico si associano ad 
un aumento della mortalità e 
morbidità cardiovascolare; in 

particolare, alti livelli plasmatici 
di colesterolo si accompagnano 
ad aterosclerosi coronarica con 
conseguente riduzione del flusso 
ematico cardiaco e aumento 
del rischio di infarto. 
Tale rischio cresce all'aumentare 
dei valori pressori. I valori otti-
mali della pressione arteriosa 
nell’adulto sono 120/80 mm Hg. 
Il primo valore (sistolica o mas-
sima) si riferisce all'aumento 
di pressione al momento della 
contrazione cardiaca, mentre 
il secondo valore (diastolica o 
minima) si riferisce al valore 
pressorio tra un battito car-
diaco ed il successivo. 
Se solo uno di questi due valori 
eccede i limiti normali, si può 
fare diagnosi di ipertensione 
arteriosa, quest’ultima ricono-
sciuto fattore di rischio per le 
malattie cardiovascolari.
Nelle popolazioni occidentali 
esistono delle differenze tra 
i sessi per quanto riguarda 

l’esposizione ai fattori di ri-
schio cardiovascolare. 
Nelle donne, infatti, la pres-
sione sistolica è più bassa ri-
spetto all’altro sesso durante 
il periodo di vita fertile, per 
superare poi quella degli uo-
mini intorno all’età di 50 anni. 
Gli uomini quindi, a causa di 
questo precoce “innalzamento” 
della pressione arteriosa sono 
esposti a valori più elevati per 
un periodo più lungo nel corso 
della vita rispetto alle donne, 
sviluppando così una maggiore 
suscettibilità all’insorgenza di 
malattie cardiovascolari. 

L’aumento della pressione 
diastolica con l’età è più gra-
duale in entrambi i sessi, ma 
superati i 60 anni di età essa 
tende a decrescere, con il ri-
sultato che la pressione diffe-
renziale (cioè la differenza tra 
pressione sistolica e diastolica) 
tende ad innalzarsi; non sono 
ben chiare le ragioni di questo 
fenomeno. 
Essere maschi o femmine può 
comportare differenze vitali 
in molte importanti funzioni 
biologiche e sullo stato di sa-
lute; questo dimorfismo può 
dipendere da differenze or-
monali, da fattori ambienta-
li e sociali e dalle differenze 
nel corredo cromosomico tra 
i due sessi. 
Uomini e donne infatti, pur 
presentando identiche coppie 
di cromosomi, sono differen-
ti per la coppia di cromosomi 
sessuali, costituita da elementi 
uguali nelle femmine (X e X) e 
diversi nei maschi (X e Y). Nu-
merose evidenze sperimentali 
in modelli animali e in studi 
sull’uomo, hanno suggerito la 
possibilità che sul cromosoma 

Y, specifico dei maschi, siano 
presenti geni candidati per le 
malattie cardiovascolari. In par-
ticolare il polimorfismo biallelico 
HindIII(+/-) della regione NRY 
(Regione Non Ricombinante) del 
cromosoma Y è stato associato, 
sebbene con risultati non uni-
voci, con elevati valori pressori 
ed ipercolesterolemia.
Sulla base di queste evidenze, 
il nostro gruppo ha studiato 
l’associazione tra il polimor-
fismo biallelico HindIII(+/-), la 
pressione arteriosa ed i livelli 
plasmatici di colesterolo in un 
ampio e ben caratterizzato cam-
pione di 1983 soggetti adulti 
provenienti da tre diversi pa-
esi europei: Italia, Inghilterra 
e Belgio.
Le varianti polimorfiche di Hin-
dIII(+) sono state riscontrate 
con frequenza differente tra 
Italiani (63%) da un lato e Belgi 
(31%) e Inglesi (28%) dall’altro. 
Non è stata osservata alcuna 
associazione tra la presenza 
della mutazione e la pressione 
arteriosa ed i lipidi plasmatici, 
né nell’intero campione né nel-
le tre popolazioni esaminate 
singolarmente.
Sebbene questi risultati sembrano 
escludere l’ipotesi, sostenuta 
dagli studi precedenti, che il 
sito polimorfico HindIII(+/-) sia 
un marker di rischio cardiova-
scolare, le ipotesi biologiche 
rimangono, comunque, di grande 
interesse, soprattutto alla luce 
di nuove scoperte che indica-
no come il patrimonio gene-
tico del cromosoma maschile 
Y non è devoluto totalmente 
alla definizione dei caratte-
ri sessuali ma anche ad altre 
funzioni con probabile azione 
protettiva o predisponente al 
rischio cardiovascolare.
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