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Obecnie ocenia sig, ze w sktad genomu ludzkiego wchodzi okoto 23 tys.
genow. Kazdy czlowiek posiada ten sam zestaw genow, odpowiedzialnych za
kodowanie tego samego rodzaju biatka [ub RNA. To, co czyni nas niepowta-
rzalnymi, to tzw. polimorfizmy, czyli drobne z pozoru réznice wewnatrz genow.
Poszczegolne geny moga bowiem wystgpowac w kilku formach (tzw. allelach),
roézniacych si¢ miedzy soba na przyktad brakiem czy wrecz przeciwnie, dodat-
kowa ,,wstawka” fragmentu DNA, gtéwnego nosnika informacji genetycznej. To
wlasnie kombinacja poszczegolnych alleli wszystkich genow sktada si¢ na geno-
typ, czyli niepowtarzalny uktad gendw danego organizmu.

W ocenie niektorych badaczy [18] nawet 85% wszystkich naszych cech
(wliczajac w to nie tylko cechy morfofunkcjonalne organizmu, ale takze sposob
zachowania si¢ czy predyspozycje psychiczne) jest uwarunkowane genetycznie.
Na to ,.kim jestesmy”, oprocz uwarunkowan genetycznych, wplyw maja rowniez
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tzw. czynniki srodowiskowe. Dla przyktadu, gdy analizie poddamy najlepszych
na §wiecie sprinteréw, ich genotyp decydowac bedzie tak naprawde o potencjale
drzemiacym w ich organizmach. Jednak o tym, czy dany osobnik w ogole zdecy-
duje si¢ na podjecie treningu i na ile uda mu si¢ wykorzysta¢ wspomniany powy-
zej potencjat swojego organizmu, decyduja wylacznie czynniki sSrodowiskowe.

Zakres oddzialywania genetyki (a w konsekwencji takze wspomnianych
wczesniej interakcji typu ,,genotyp-srodowisko”) jest bardzo szeroki. Za przy-
ktad moze tu postuzy¢ uktad krazenia — jeden z najwigkszych determinantow
poziomu wydolnos$ci organizmu. Efektywnos¢ pracy samego serca w czasie
wysitku fizycznego zalezy od wielu czynnikow, takich jak pojemnos¢ jego komor,
grubos¢ migsnia sercowego i jego mikroarchitektura, ilos¢ i jakos¢ naczyn wien-
cowych, sprawne dostarczanie substratow energetycznych niezbednych do jego
funkcjonowania, unerwienie, liczba mitochondridéw, efektywnos¢ specyficznych
przemian biochemicznych i wiele innych. Wszystkie te elementy skladowe,
decydujace catosciowo o efektywnosci pracy serca w czasie wysitku fizycznego,
sa silnie zdeterminowane genetycznie. Oczywiscie, nie bez znaczenia w tym
przypadku pozostaja takze czynniki sSrodowiskowe (np. sposob odzywiania, tryb
zycia, miejsce zamieszkania), ktore moga mie¢ dodatkowo stymulujacy (lub
wrecz przeciwnie) wpltyw na jako$¢ pracy serca. W podobny sposob determino-
wana jest rowniez praca innych organdéw i uktadéw naszego organizmu, takich
jak uktad nerwowy, oddechowy, trawienny, miesniowy czy kostny. Zda¢ sobie
nalezy przy tym sprawg, ze na wag¢ uwarunkowan genetycznych poszczegdl-
nych proceséw zachodzacych w naszym organizmie wptyw ma szeroka gama
czynnikow, jak chociazby rodzaj komorek, w ktorych zachodza poszczegdlne
procesy, czy tez inne czynniki w mniejszym stopniu uwarunkowane genetycznie,
na przyktad motywacja.

Caly zestaw gendéw skladajacych si¢ na nasz genotyp jest nam przekazy-
wany przez rodzicow. W przypadku biologii odziedziczalnos¢ oznacza proporcje
wariancji genotypowej, ktéra mozna wyjasni¢ zmiennos$cig genetyczna. Osza-
cowanie stopnia odziedziczalno$ci poszczegodlnych cech organizmu majacych
kluczowe znaczenie dla sprawnosci fizycznej byto i wciaz jest jednym z pod-
stawowych obszarow zainteresowania badan genetycznych prowadzonych na
potrzeby sportu. Gtéwnym problemem w tym przypadku jest ilos¢ i roznorod-
no$¢ czynnikdw majacych wptyw na poziom sprawnosci fizycznej. Wspomniec¢
tu mozna chociazby o czynnikach anatomicznych, fizjologicznych, biochemicz-
nych, a nawet behawioralnych. Kazdy ze wspomnianych powyzej elementow
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sktadowych sprawnos$ci fizycznej jest, w wigkszym lub mniejszym stopniu,
determinowany genetycznie (czyli jest odziedziczalny).

Przyktadem moga by¢ badania przeprowadzone przez Swan i wspotautorow
[27], w toku ktérych wykazano wysoki (0,69) wskaznik odziedziczalnosci masy
lewej komory serca. Jak powszechnie wiadomo, parametr ten odgrywa kluczowa
role w sportach sitowych i szybkosciowych.

W znaczacy sposob (ponad 80%) czynnikiem genetycznym mozna wythu-
maczy¢ takze wariancj¢ masy miesni szkieletowych [3, 26], ale nie bez znaczenia
sa wspomniane wyzej interakcje genotyp-$srodowisko [29].

Bardzo mocno genetycznie zdeterminowana jest rowniez sita migsniowa.
Ponad 82% wariancji sity zginaczy ramienia i uscisku dloni ttumaczy si¢ czynni-
kami genetycznymi [3, 28], przy czym znaczenie maja tu prawdopodobnie geny
sprzezone z plcia.

W nieco mnigjszym stopniu (70-80%) czynnikami genetycznymi thuma-
czona jest wariancja sity eksplozywnej, szybkosci wykonywania ruchow, czasu
reakcji, gibkosci 1 zdolnosci utrzymania rownowagi [16]. W przypadku rozpatry-
wania catosci genotypu, zestaw poszczegolnych alleli decyduje tez o zywotnosci
i kondycji catego organizmu, szczegélnie przed okresem pokwitania [3, 29].

Interakcje gen-srodowisko w ewidentny sposob determinuja ,,fenotypy
sportowe”. W przypadku wielu cech funkcjonalnych odpowiedz organizmu ludz-
kiego na aplikowany trening jest podobna. Niektdre sposrod tych cech, tzw. cechy
silnie uwarunkowane genetycznie, wykazuja jednak znikoma ,,wrazliwos$¢” na
czynniki srodowiskowe. Dla przykladu, az 20% czynnikoéw decydujacych o sile
mig$niowej nie zalezy od rodzaju realizowanego treningu [28]. Niemniej trzeba
zauwazy¢, ze osoby majace genetyczne predyspozycje do uprawiania sportu sa
poniekad dodatkowo stymulowane w kierunku rozwijania swoich predyspozycji
[17].

W powyzszym kontekscie szeroko rozumiane predyspozycje do uprawia-
nia sportu uzna¢ mozna réwniez za cechy w znaczacy sposob uwarunkowane
genetycznie. Posrednio wnioski takie potwierdzaja chociazby badania przepro-
wadzone wsrod nietrenujacych portugalskich chtopcow, u ktorych czynnikami
genetycznymi ttumaczono az 63% aktywnosci fizycznej w czasie wolnym [17].
Dodatkowych dowoddw potwierdzajacych te tezg dostarczaja badania przepro-
wadzone wsrod blizniakdw, u ktorych wspotezynnik odziedziczalno$ci poziomu
aktywnosci fizycznej wynosit 0,83 [2].
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Niemniej jednak do badan genetycznych opartych na wskaznikach odzie-
dziczalno$ci nalezy podchodzi¢ z duza ostroznoscia i rozwaga. Ich rezultaty cza-
sami moga budzi¢ wiele kontrowersji. Przyktadem sa badania prowadzone przez
Lauderdale i wspotautorow [15], w ktorych czynnikami genetycznymi probo-
wano ttumaczy¢ nawet czes¢ zachowan spotecznych, takich jak wybdr pomigdzy
windg a schodami.

Moéwiac o odziedziczalnos$ci poszczegdlnych cech dodatkowo trzeba pamig-
ta¢ o tym, ze o poziomie danej cechy organizmu w ujgciu globalnym (np. sile
migsniowej) decyduje caty szereg czynnikéw. Wszystkie te ,,elementy sktadowe”
sa takze, w mniejszym lub wigkszym stopniu, uwarunkowane genetycznie.

Dobrym tego przyktadem moze by¢ VO,max — powszechnie wykorzysty-
wany na potrzeby sportu parametr fizjologiczny, oznaczajacy maksymalny pobor
tlenu. W przypadku oséb nietrenujacych odziedziczalnos¢ tego wskaznika oce-
niana jest na okoto 50%. Duza czg¢$¢ genow odpowiedzialnych za t¢ ceche (okoto
30%) stanowia geny michotondrialne [4, §].

Na poziom VO,max wptywa szereg roznorodnych czynnikéw. Przykladem
jest pompa sodowo-potasowa (Na”/K* ATP-aza), ktora reguluje przepuszczalnos¢
bton komdrkowych, a jej sprawnos$¢ uwaza si¢ za jeden z kluczowych determi-
nantow wydolnosci organizmu. W podobnym stopniu za czynnik ograniczajacy
efektywnos$¢ pracy organizmu uznawany jest enzymem kinazy kreatynowej,
odgrywajacy istotng role w zabezpieczeniu energetycznym miesni. W przy-
padku genow odpowiedzialnych za kodowanie tych dwdch enzymow wykazano
znaczacg korelacje z réznicami poziomu VO, max [20]. Oczywiscie na poziom
VO,max wptywa réwniez wiele innych czynnikdw — tzw. zintegrowany system
sercowo-naczyniowo-oddechowo-migsniowy, odpowiedzialny migdzy innymi za
dostarczanie tlenu do komorek ciata, ale takze caly szereg innych procesow bio-
chemicznych, niezbednych do sprawnego funkcjonowania organizmu w czasie
wykonywanego wysitku. W 2000 roku z poziomem VO, max powiazano okoto 40
genow, wliczajac w to na przyktad geny odpowiedzialne za regulacje wydzielania
insuliny, przepuszczalnos¢ przez blony komorkowe, absorpcj¢ kwaséw thuszczo-
wych czy metabolizm sterydow [5].

Innym przyktadem parametrow odgrywajacych kluczowa rolg w wigkszosci
dyscyplin sportowych jest efektywno$¢ pracy serca. Jednym z przejawow jego
przystosowania do zwigkszonych wymogdw funkcjonalnych sa zmiany w objeto-
$ci i grubosci $cian lewej komory serca. Badania prowadzone nad genetycznymi
uwarunkowaniami tych zmian wykazaty caty szereg tzw. genéw kandydujacych,



ZmiennoS$¢ genetyczna jako jeden z podstawowych parametrow... 103

przy czym w wielu przypadkach korelacja poszczegdlnych form polimorficznych
danych gendw z kierunkiem i sitg przemian zachodzacych w obrebie serca zna-
lazty naukowe potwierdzenie. Przyktadem moze by¢ gen ACE, ktorego produkt
(enzym konwertujacy angiotensyne I w II) uznawany jest za kluczowy element
uktadu renina-angiotensyna [1]. Innym genem mogacym mie¢ duze znaczenie
dla wielkosci lewej komory serca jest gen PPARa, kodujacy kluczowe enzymy
przemian metabolicznych lipidow [10]. To wiasnie PPARa wydaje si¢ by¢ takze
odpowiedzialny za zmniejszenie oksydacji kwasoéw thuszczowych i zwigkszenie
zuzycia glukozy w czasie wzrostu lewej komory serca [18]. To nie do konca
wyjasnione znaczenie mechanizmu zmiany proporcji cukrow i tluszczéw dla
wzrostu wielkosci lewej komory serca zostato réwniez zauwazone w badaniach
prowadzonych przez Jamshidi i wspotautorow [14].

Watpliwosci nie wzbudza tez fakt silnego uwarunkowania genetycznego
wzrostu i funkcjonowania migsni. Podobnie jak w przypadku VO,max czy lewe;j
komory serca, ilo$¢ poszczegdlnych gendow mogacych mie¢ wptyw na parametry
funkcjonalne migsni jest bardzo duza i z pewnoscig nie do konca rozpoznana.

Hormony przysadkowe oddzialuja miedzy innymi na ekspresje genow
kodujacych hormon wzrostu (GF), a takze insulinopodobny czynnik wzrostu I
(IGF-I). Badania naukowe potwierdzily silny zwigzek mutacji typu SNP genu
IGF-I ze zmienno$cia masy ciata, sity uscisku dtoni i sity prostownikéw kolana
[19]. Podobnie mutacje genu kodujacego insulinopodobny czynnik wzrostu
2 (IGF-2) i receptory glikokortykosteroidowe zostaty powiazane ze zmiennoscia
sily koniczyn gornych i masy beztluszczowej ciata [25, 31].

Typ I kolagenu kodowany jest przez dwa geny COLIA1 i COLIA2. Jest on
zbudowany z superhelisy utworzonej z trzech tancuchéw polipeptydowych skre-
conych wzajemnie na ksztalt trdjzytowej liny (dwa tancuchy polipeptydowe al
i jeden tancuch polipeptydowy 02). Typ I kolagenu jest najpowszechniej wyste-
pujacym rodzajem kolagenu w ludzkim organizmie, przy czym w przypadku
migs$ni wystepuje w znacznie wigkszych ilosciach we wioknach wolnokurczli-
wych, w porownaniu z widknami szybkokurczliwymi. Badania przeprowadzone
przez Van Pottelbergha i wspdtautoréw [30] wykazaty, ze zréznicowanie sity
konczyny gérnej mozna ttumaczy¢ polimorfizmem genu kodujacego tancuch al
kolagenu typu I (COLIA1) w wigcej niz 30%.

Ostatnie badania naukowe wskazuja coraz czg¢sciej na bardzo silne zwigzki
tkanki mig$niowej fenotypow sportowych z genami kodujacymi cytokiny (np.
interleukinina-6 — jedna z najwazniejszych i najbardziej wielokierunkowo dziata-
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jacych cytokin). Cytokiny sa czasteczkami biatkowymi wplywajacymi na wzrost,
proliferacj¢ 1 pobudzenie komorek bioracych udziat w odpowiedzi odpornos-
ciowej. Wariancja genu IL-6 (kodujacego interleukining-6) zostata rozpoznana
jako jeden z czynnikdéw warunkujacych mase migsniowa u zdrowych, dorostych
mezczyzn [32]. Jednym z czynnikéw warunkujacych site konczyn dolnych [23]
i tzw. masg ciata szczuptego [22] jest CNTF (rzgskowy czynnik neurotropowy),
nalezacy do rodziny interleukinin-6. Z kolei dla wariancji genu kodujacego inny
rodzaj cytokiny, a mianowicie interleukining-15 (IL-15), wykazano bardzo silna
korelacje z hipertrofia migsniowa, bedaca przejawem reakcji organizmu na tre-
ning sitowy [21].

Opisywane na powyzszych przyktadach zjawisko kodowania pojedynczej
cechy organizmu przez kilka genow to tzw. poligenicznos$¢ cech. Bardzo czesto
zdarza si¢ jednak, ze jeden gen koduje kilka roznorodnych cech. Przyktadem
moze by¢ gen kodujacy receptor witaminy D (VDR), majacy duze znacznie nie
tylko dla fenotypoéw migsni szkieletowych, ale takze kosci. W przypadku koscca
gtéwng rolg biatek kodowanych przez ten gen jest udziat w regulacji gospo-
darki wapniowej i fosforanowej. Polimorfizm genu VDR zostal powiazany mie-
dzy innymi z parametrem ggstosci masy kostnej BMD [4] i1 jest uznawany za
czynnik ryzyka wystapienia osteoporozy w starszym wieku [9]. Z produktami
ekspresji genu VDR mozna si¢ takze zetkna¢ w miesniach szkieletowych [6].
Dowodza tego i inne badania [11, 12], w ktérych stwierdzono istotny zwiazek
korelacyjny ze stopniem funkcjonalnosci migsni szkieletowych u kobiet przed
i po menopauzie.

Wielokierunkowe oddziatywanie ma rowniez opisywany powyzej gen IL-
6. Oprécz roli, jaka odgrywa on w miesniach szkieletowych, istotny zwiazek
poszczegdlnych polimorfizméw tego genu wykazano dla zroznicowania ggstosci
masy kostnej (13) oraz zmian uktadu kostnego na skutek aplikowanego wysitku.
[7].

Wszystkie opisywane powyzej geny sa odpowiedzialne za kodowanie bia-
tek majacych okreslone znaczenie dla poszczegolnych cech organizmu. Posiada-
nie informacji dotyczacej poszczegoélnych polimorfizméw kilku, a nieraz nawet
kilkudziesieciu genow odgrywajacych istotna role w kodowaniu biatek majacych
znaczenie dla danego szlaku metabolicznego pozwala na okreslenie potencjal-
nych predyspozycji danego fenotypu w tym zakresie. W tym przypadku taka a nie
inna forma polimorficzna danego genu nie przesadza jeszcze o braku lub posiada-
niu predyspozycji do wykonywania okreslonych rodzajow wysitku. Organizmu
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moze bowiem kompensowac pewne ,.elementy sktadowe” decydujace o jego
potencjale czynno$ciowym innymi, ,,bardziej wartosciowymi” cechami. Wtasnie
dlatego tak istotne jest, by posiadane informacje dotyczyty jak najwiekszej liczby
genow decydujacych o sprawnosci poszczegolnych szlakow metabolicznych.

Istniejg jednak geny, ktére przez wielu naukowcdéw uwazane sa za ,,glo-
balne” wyznaczniki predyspozycji wysitkowych, a ich formy polimorficzne sa
determinantami efektywnosci okreslonych szlakoéw metabolicznych.

Jednym z takich genéw jest ACTN-3. Biatko kodowane przez ten gen (o-
aktynina 3) nalezy do rodziny bialek wiazacych filamenty aktynowe w obrgbie
miofibryli komdrek migs$ni poprzecznie prazkowanych. W przeciwienstwie do
produktéw ekspresji genu ACTN-2 (drugiego z dwdch genow obecnych w ludz-
kim ciele i kodujacych a-aktyning), biatko a-aktynina 3 ulega ekspresji wytacz-
nie we wloknach szybkokurczliwych typu 1I, decydujacych o szybkosci i sile
migs$nia. Jeden z alleli tego genu (allel X) redukuje ilos¢ prawidtowego biatka a-
aktynina 3, potencjalnie powodujac zmniejszenie predyspozycji szybkosciowych
i sitowych. Potwierdzaja to badania naukowe prowadzone wsrod elity swiato-
wych sprinterow, u ktoérych zdecydowanie dominowat allel R (przy czym duza
czes$¢ badanych okazata si¢ homozygotami) [34].

Drugim sposrod gendw uwazanych za silny determinant predyspozycji do
wykonywania okreslonych rodzajow wysitku jest gen ACE. Produkt tego genu,
enzym konwertujacy angiotensyne [ w II, jest kluczowym elementem uktadu
renina-angiotensyna (RAS), odpowiedzialnego za regulacj¢ ci$nienia krwi, jed-
nego z gléwnych czynnikow decydujacych o wydolnosci catego organizmu [1].

U ludzi mozna zaobserwowaé polimorfizm insercyjno-delecyjny w 16.
intronie genu ACE, co jest podstawa do odroznienia allelu I oraz D. Genotyp
DD wiaze si¢ ze zwigkszonym stezeniem we krwi i w tkankach enzymu ACE,
ktoéry sprzyja wzrostowi cisnienia krwi, predysponuje do nadci$nienia i przerostu
lewego przedsionka serca [33], a to w oczywisty sposob predysponuje poszcze-
gblnych osobnikdw do uprawiania sportow sitowych i szybkosciowych. Z kolei
allel I jest zwiazany ze zwigkszona wytrzymato$cia i wydolnoscig migs$ni. Odpo-
wiada on réwniez za wzrost proporcji wolnych widkien (typ I) [20].

Zaprezentowane w niniejszym opracowaniu zaleznosci pomigdzy indywi-
dualnymi predyspozycjami genetycznymi a zdolnosciami do wysitku fizycznego
to oczywiscie jedynie nieliczne przyktady. Obecnie z poziomem osiagni¢¢ spor-
towych powiazanych zostalo okoto 200 genow, przy czym lista ta z pewnoscia
nie jest i dtugo jeszcze nie bedzie zamknigta.
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Dominujacym dzisiaj kierunkiem badan genetycznych w sporcie jest analiza

asocjacji gendw ze zdolnoscia do wypelniania danego obcigzenia wysitkowego.

W badaniach tych, oprocz stosowanej powszechnie analizy genomu ludzkiego,

coraz czesciej wykorzystuje si¢ tzw. transgeny (geny obce gatunkowo), wpro-

wadzane do modelowych uktadow zwierzgcych. W tym aspekcie nabywane

informacje beda coraz bardziej atrakcyjne, jednak sposéb ich wykorzystania nie-

uchronnie bedzie si¢ wiagzal z ewolucjg kulturowa homo sapiens [24].
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GENETIC VARIABILITY AS ONE OF THE PRINCIPAL PARAMETERS
DETERMINING HUMAN PHYSICAL PERFORMANCE

Summary

Inter-individual variability is determined by the interaction between genetic and
environmental factors. It is estimated that the strength of arm flexor muscles or the
strength of a hand grip are in 80% determined by genetic factors. So far genetic factors
have been proven to determine many other muscular characteristics that are crucial for
sport performance, for example on maximum oxygen uptake, heart size, lean mass, skel-
etal muscle growth, and bone mineral density have all been described. The main goal of
this thesis was to present example of genetic correlation of predisposition with physical
performance.
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