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L’ipertensione arteriosa umana è una malattia 
multifattoriale che presenta dimorfismo sessuale: a 
parità di età, gli uomini hanno valori di pressione 

arteriosa più alti rispetto alle donne fino all’ età pre-
menopausale, e sono quindi più soggetti a rischio 

cardiovascolare (Reckelhoff et al. 2001)

Questo dimorfismo può 
dipendere da differenze 
ormonali, da fattori 
ambientali e dalla presenza 
dei cromosomi sessuali, 
diversi nei due sessi



DEGENERAZIONE DELL’ Y

Tale fenomeno è avvenuto in quattro diversi episodi a 
partire da circa 300 milioni di anni fa, quando un rettile 
antenato dei mammiferi ha acquisito un nuovo gene (SRY) 
su uno dei suoi cromosomi autosomici (Jegalian e Lahn 2001)

Ciascuno degli episodi riguarda una mancata ricombinazione
tra l’ X e la Y durante la meiosi 

Why the Y -Scientific American February 2001



Il cromosoma Y umano 
consiste in una grande 

regione non ricombinante 
(NRY) che ne occupa il 

95%, affiancata da brevi 
regioni pseudoautosomali

(PAR)

Nella figura, a sinistra sono 
indicati i geni specifici dell’ Y, 
a destra quelli omologhi dell’ X

In blu i geni specifici del 
differenziamento sessuale

In giallo i geni espressi 
ubiquitariamente

Why the Y-Scientific American February 2001



Oltre che la differenziazione sessuale i geni 
del cromosoma Y potrebbero influenzare anche 
altre funzioni, come la pressione arteriosa e i 
livelli ematici dei lipidi (Kren et al 2001)

Vari studi su modelli animali, quali ad 
esempio ceppi di ratto spontaneamente ipertesi, 
hanno dimostrato che il cromosoma Y è 
responsabile dei valori di pressione più alti tra 
maschi e femmine (Charchar et al. 2003)



MARCATORI DEL CROMOSOMA Y & 
FENOTI PI CARDI OVASCOLARI



Alla luce dei risultati contrastanti dei lavori 
pubblicati fin qui abbiamo voluto valutare 
l’associazione tra il polimorfismo biallelico

HindIII(+/-) di NRY e:

1. Pressione arteriosa (BP) 
2. Prevalenza di ipertensione 
3. Livelli ematici dei lipidi



I soggetti esaminati sono stati reclutati da tre studi 
indipendenti sul rischio cardiovascolare
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POPOLAZI ONI ESAMI NATE

TOTALE CAMPI ONE: 1 9 8 3 MASCHI CAUCASI CI

IMMIDIET project: Italia, Belgio, Inghilterra

Wandsworth Hearth & Stroke Study: Inghilterra

Olivetti Prospective Hearth Study: Italia



CARATTERI STI CHE DELLE POPOLAZI ONI



I campioni di DNA sono stati genotipizzati
tramite PCR-RFLP per HindIII(+/-)

Values are number (%) 2 distribution = 206.9, p<0.0001

Distribuzione degli alleli HindIII(+/- )
HindIII- HindIII+ M



1. Nessuna 
associazione tra 
HindIII(+/-) e 
pressione arteriosa
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RI SULTATI

2.  Nessuna associazione tra HindIII(+/-) e 
prevalenza di ipertensione
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3.  Lo stesso risultato si è avuto andando a considerare 
l’associazione tra HindIII(+/-) e i livelli ematici di 
colesterolo
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Le frequenze alleliche osservate sono diverse tra 
Belgi e Inglesi da una parte e Italiani dall’ altra

Tuttavia, sia le analisi separate nelle singole 
popolazioni, sia le analisi sui due gruppi (Belgi e 
Inglesi da una parte e Italiani dall’ altra), sia          
l’ analisi effettuata su tutta la popolazione, hanno 
escluso l’ associazione tra HindIII(+/-) e i fenotipi 
cardiovascolari in esame

SI NTESI DEI RI SULTATI



CONCLUSI ONI

I nostri dati contrastano con l’ ipotesi che il sito del cromosoma 
Y HindIII(+/-) sia un marcatore di rischio CV nell’ uomo

Benché la presenza di marcatori cardiovascolari sul cromosoma 
Y rimanga ipotetica e non siano stati finora identificati geni 

candidati nella regolazione di BP e dei livelli lipidici

l’ ident ificazione di aplogruppi dell’ Y può facilitare la 
com prensione delle differenze legate al sesso nelle 

m alat t ie com plesse




