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Summary

Selection of young athletes on the molecular-genetic level

The review describes the features of molecular genetics, which assist coaches and 
sports doctors in determining the tendency of children and adolescents to athletic 
performance (sports orientation and selection), and in improvement of their level 
of achievement through optimization and correction of training. 

It is necessary to further investigate this issue by searching of new signifi cant mo-
lecular markers and confi rming the obtained results.

Keywords: polymorphismofgenes, DNA, molecular genetic predispositionto sport, 
genetic markers

Rezumat

Selectarea tinerilor sportivi la nivel molecular-genetic

În articol sunt descrise posibilităţile metodelor geneticii moleculare, care oferă 
antreprenorilor şi medicilor din sport posibilitatea de a determina predispunerea 
copiilor şi adolescenţilor către anumite tipuri de activitate sportivă (orientarea şi 
selectarea sportivă), de a ameliora indicatorii sportivi şi de a corecta procesul de 
antrenament. Este necesar de a dezvolta în continuare această direcţie prin deter-
minarea unor noi markeri moleculari şi prin confi rmarea rezultatelor obţinute.

Cuvinte-cheie: polimorfi smul genelor, ADN, predispunere genetică către sport, 
markeri genetici

В Узбекистане с первых лет Независимости воспитание гармонич-
но развитого подрастающего поколения было определено в качестве 
одного из приоритетных направлений государственной политики. 
В соответствии с указом Президента О создании Фонда развития 
детского спорта Узбекистана (24 октября 2002 г.) проведена мас-
штабная работа по физическому и моральному укреплению здоровья 
подрастающего поколения, воспитанию в наших детях стремления к 
здоровому образу жизни, любви к спорту. Во всех регионах страны 
построены современные спортивные комплексы.

Успех в спортивной деятельности человека на 75–80% зависит от 
его генотипа, и лишь 15–20% успеха дают воспитание, тренировки и 
другие средовые факторы. Правильный выбор спортивной секции для 
детей имеет очень важное значение для нашего общества, поскольку 
неадекватный выбор сопровождается формированием нерацио-
нальной функциональной системы адаптации и сопровождается на-
пряжением компенсаторных механизмов, развитием специфических 
патологий и менее успешным выступлением на соревнованиях. Вы-
явление генетических маркеров спортивной успешности открывает 
новые возможности в разработке и применении диагностических 
комплексов, направленных на решение данной проблемы. Генети-
ческое тестирование с использованием этих маркеров позволит 
определить предрасположенность ребенка к определенному виду 
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спорта, скорректировать тренировочный про-
цесс для достижения наилучшего результата и 
исключения риска для здоровья [1]. 

Генетический анализ не требует каких-либо 
дополнительных действий, потребуются усилия 
как при сдаче обычного анализа крови. Однако, 
в плане информативности и объёма данных, ре-
зультат получится совершенно иной.

Известно, что многие качества человека, 
такие, как телосложение, сила, быстрота, вы-
носливость, свойства нервной системы и т.д., 
генетически детерминированы и передаются по 
наследству. Формирование, развитие и прояв-
ление этих качеств в течение жизни подчинены 
сложной цепи взаимодействия как внутренних 
(генетических) факторов, так и внешнего влияния 
окружающей среды. В результате этого взаимо-
действия наследственные признаки могут прояв-
ляться полностью или частично. В формировании 
таких признаков путем многочисленных биохи-
мических взаимодействий принимают участие 
продукты многих генов. 

Актуальность данного исследования не вы-
зывает сомнения. Генетические факторы наряду 
со средовыми играют важную роль в определении 
индивидуальных различий в формировании, раз-
витии и проявлении физических качеств и адапта-
ционных возможностей человека. Исследования 
в области функциональной геномики спорта и вы-
явление полиморфных генов, ассоциированных с 
физической активностью, открывают новые пер-
спективы по осуществлению спортивного отбора 
на молекулярно-генетическом уровне.

Первым изученным геном у спортсменов был 
ген α-актинина-3 (ACTN3, actininalpha 3), который 
локализуется в длинном плече 11-й хромосомы 
(11q13-q14). В скелетных мышцах существуют 
две изоформы белка α-актинина: изоформа 
α-актинин-2 (ACTN2) и изоформа α-актинин-3 
(ACTN3), которые различаются по локализации 
в мышечных волокнах. Все мышечные волокна 
содержат α-актинин-2, а белок α-актинин-3 ло-
кализован только в быстросокращающихся во-
локнах скелетных мышц. Дефицит α-актинина-3 
в них снижает скоростно-силовые показатели 
физической работоспособности человека. При-
чиной такого недостатка белка ACTN3 является 
однонуклеотидная замена цитозина на тимин в 
577-м нуклеотиде ДНК (точечная мутация R577X). 
В результате мутации кодон, кодирующий амино-
кислоту аргинин, превращается в стоп-кодон, и 
синтез полипептидной цепи белка α-актинина-3 
останавливается. При полиморфизме гена 
ACTN3 выделяют три генотипа: RR-гомозиготы 

по нормальному аллелю, RX-гетерозиготы, 
ХХ-гомозиготы по мутантному аллелю. У лиц 
гомозиготных генотипов по Х-аллелю в мышцах 
отсутствует белок α-актинин-3. Патологии мышц у 
таких людей не наблюдается, так как α-актинин-2 
компенсирует его отсутствие в быстросокращаю-
щихся мышечных волокнах. Наличие нормально-
го 577R-аллеля свидетельствует о присутствии в 
скелетных мышцах белка α-актинина-3, что дает 
индивидуумам преимущество в проявлении 
скоростно-силовых физических качеств [4].

М.А. Mills с соавторами обнаружили от-
личия между спортсменами и населением по 
распределению трех вариантов генотипа гена 
ACTN3 [4]. Среди первых обнаружена низкая 
частота гомозиготного генотипа XX (7%) по му-
тантному аллелю. У спортсменов с генотипом XX 
отсутствует структурный белок α-актинина-3 в 
быстросокращающихся мышечных волокнах, что 
свидетельствует об ограничении возможности 
достижения высоких результатов в скоростно-
силовых видах спорта. Кроме того, низкая ча-
стота генотипа XX гена ACTN3 является одним из 
критериев, говорящих о естественном отборе в 
процессе многолетней подготовки спортсменов. 
Вероятность достижения высоких результатов в 
скоростно-силовых видах спорта выше у людей, 
имеющих гомозиготный RR и гетерозиготный RX 
генотипы гена ACTN3.

Следующим изученным геном у спортсме-
нов был ген аденозинмонофосфатдезаминазы 1 
(АМФД1, AMPD1) [3], который локализован в ко-
ротком плече 1-й хромосомы (1р13.1). Ген AMPD1 
– кодирующий фермент аденозинмонофосфат-
дезаминазы, активно участвующий в регуляции 
энергетических процессов в скелетных мышцах. 
Существуют три изоформы AMPD: М (мышеч-
ная, ген AMPD1), L (печеночная, ген AMPD2), Е 
(эритроцитарная, AMPD3). Изоформа М AMPD1 
локализована в быстросокращающихся мышеч-
ных волокнах скелетных мышц. Спортсмены, 
имеющие пониженную активность фермента, 
испытывают слабость, быструю утомляемость 
или мышечные судороги даже после средней по 
интенсивности физической нагрузки. Основной 
причиной недостатка фермента у человека яв-
ляется однонуклеотидная замена цитозина на 
тимин (мутация С34Т). 

При наличии С34Т полиморфизма в гене 
AMPD1 выделяют три генотипа: СС-гомозиготы 
по нормальному аллелю, СТ-гетерозиготы, ТТ-
гомозиготы по мутантному аллелю. В работе J.C. 
Rubio с соавторами показано, что среди спор-
тсменов 75% имеют генотип СС, 22,6% – гетеро-
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зиготный СТ-генотип и 12,4% – гомозиготный 
генотип ТТ по мутантному аллелю [3]. Спортсмены 
с генотипом СС доминируют в тяжелой атлетике 
(92%), борьбе (92%) и гребле (70%). Спортсмены 
с гетерозиготным генотипом СТ чаще встречают-
ся среди боксеров (36%) и конькобежцев (36%). 
Спортсмены с гомозиготным генотипом ТТ по 
мутантному аллелю обнаружены среди гребцов и 
тяжелоатлетов. Все они имеют низкую активность 
фермента аденозинмонофосфатдезаминазы в 
быстросокращающихся мышечных волокнах, что 
препятствует достижению высоких результатов в 
избранном виде спорта.

Впервые X. Монтгомери с соавторами уста-
новил ассоциацию инсерционно-делеционного 
полиморфизма (I/D) гена АСЕ с ростом спортив-
ных результатов [5, 6, 8]. Ген ангиотензин, превра-
щающий фермент (АСЕ), локализован в 17-й хро-
мосоме. Ангиотензин-превращающий фермент 
(АСЕ)-протеаза, содержащая цинк, катализирует 
трансформацию ангиотензина-I в ангиотензин-II. 
Наиболее высокая активность АСЕ обнаружена в 
семенной жидкости и репродуктивных органах. 
Дополнительно фермент осуществляет инакти-
вациюбрадикинина до неактивных метаболитов. 
Брадикинин же является одним из стимуляторов 
выделения эндотелием NО – основного эндотели-
ального фактора релаксации. Под действием этого 
фермента происходит генерация ангиотензина-II 
– наиболее активного сосудосужающего гормона, 
и распад брадикинина – важного сосудорасши-
ряющего гормона. 

Полиморфизм гена АСЕ связан с инсерцией 
(I) или делецией (D) 287 пар нуклеотидов в 16-м 
интроне этого гена. Выделяют три варианта по-
лиморфизма гена АСЕ: гомозиготный I/I и гомози-
готный D/D, а также гетерозиготный I/D генотипы. 
Гомозиготы по аллелю D обладают максимальной 
активностью АСЕ. Рядом авторов было показано, 
что у спортсменов генотипа II наблюдается пред-
расположенность к развитию выносливости [5, 7]. 
Спортсмены, обладающие генотипом DD, склонны 
к проявлению быстрых реакций, а обладающие 
генотипом ID имеют большой потенциал к вы-
полнению движений с высоким темпом. 

По данным этих авторов, частота встречае-
мости генотипов у спортсменов и у людей, не за-
нимающихся спортом, не отличается. Однако при 
анализе исследования генотипов спортсменов, 
специализирующихся в некоторых видах спорта, 
были выявлены различия по сравнению с кон-
трольной группой. Например, у пловцов обнару-
жено повышение частоты встречаемости I-аллеля 
и снижение частоты D-аллеля; у спортсменов, 

занимающихся греблей, марафонским плавани-
ем, и у триатлонистов, наоборот, частота I-аллеля 
снижена, а повышена частота D-аллеля [7]. Рас-
пределение генотипов и частота встречаемости 
I-аллеля гена АСЕ у спортсменов, разделенных 
на группы по типу энергообеспечения и уровню 
квалификации, показали, что среди спринтеров 
(анаэробный путь энергообеспечения) наблюда-
ется увеличение гомозиготных генотипов DD и 
снижение частоты I-аллеля по гену АСЕ. 

В последние годы активно изучается се-
мейство ядерных рецепторов, активируемых 
пролифераторамипероксисом (PPAR), которые у 
спортсменов регулируют экспрессию большин-
ства генов и вовлечены в жировой и углеводный 
обмен. Сюда входят альфа-, гамма- и дельта-
рецепторы, активируемые пролифераторами-
пероксисом (PPARα, PPARγ, PPARδ). В некоторых 
исследованиях было выявлено, что семейство 
PPAR и один из их общих коактиваторов – 1-альфа-
коактиватор PPARγ (PGC1α) – играют важнейшую 
роль в энергообеспечении скелетных мышц и 
миокарда [9, 10].

Гены PPARA, PPARD и PPARG человека ло-
кализованы в разных хромосомах. Ген PPARA 
(активатор пероксисомной пролиферации альфа-
рецептора) локализован у человека в длинном 
плече 22-й хромосомы и экспрессируется в 
медленных мышечных волокнах, печени, сердце, 
бурой жировой ткани, то есть в тех тканях, где 
происходит усиленный катаболизм жиров для 
получения большого выхода энергопродукции. В 
мышечной ткани PPARA экспрессируется в 7 раз 
больше, чем в жировой [11]. Основная функция 
PPARα – регуляция обмена липидов, глюкозы и 
энергетического гомеостаза, а также контроль 
веса тела и воспалительного процесса. При фи-
зических нагрузках аэробного характера проис-
ходит повышение использования жирных кислот 
за счет активации белком PPARα каскада генов, 
что способствует улучшению окислительной 
способности скелетных мышц [12]. В основе поли-
морфизма гена лежит генная мутация в С-аллели, 
где гистидин заменен на цитозин. Выделяют три 
генотипа: GG – гомозиготный по нормальному 
гену, GC – гетерозиготный и СС – гомозиготный 
по мутантному гену.

Ген PGC1A (коактиватор1-альфа активатор 
пероксисомной пролиферации гамма-рецептора 
PPARG) локализован в коротком плече 4-й хромо-
сомы (4р15.1), Экспрессируется ген в сердечной, 
мышечной и жировой тканях (в меньшей степени 
в печени, поджелудочной железе и головном 
мозге). Высокая частота наблюдается при поли-
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морфизме Gly482Seг-мутации, где глицин заменен 
серином. Выделяют аллели Gly и Ser и генотипы 
Gly/Gly – гомозиготы по нормальному гену, Gly/
Ser – гетерозиготы, Ser/Ser – гомозиготы по му-
тантному гену. Частота встречаемости аллеля 
482Ser в мировой популяции составляет 30-40% и 
ассоциируется со снижением уровня экспрессии 
гена PGC1A [14]. Возрастает частота встречаемо-
сти аллеля Ala гена PPARG и аллеля С гена PPARD, 
частота аллеля Ser гена PGC1 снижается, а аллеля 
С гена PPARA не отличается от контрольной груп-
пы [2, 9, 13].

Таким образом, анализ литературных данных 
показал, что, несмотря на ограниченное количе-
ство исследовательских центров, занимающихся 
вопросами выявления молекулярных механиз-
мов, определяющих спортивные способности, 
молекулярная генетика спорта значительно 
продвинулась вперед и к настоящему моменту 
уже известны полиморфизмы 29 генов, ассоции-
рованных со спортивной деятельностью. 

В данное время в Республиканском научно-
практическом центре спортивной медицины 
Узбекистана начата работа по отбору юных 
спортсменов на молекулярно-генетическом 
уровне по 7 основным маркерам, отвечающих 
за различные физические качества (сила, вынос-
ливость, скорость, гибкость). Для осуществления 
поставленных задач центр оснащен самым со-
временным технологичным оборудованием и 
высококвалифицированными специалистами в 
области молекулярной генетики. Внедрение этих 
методов в практику позволяет оказывать помощь 
тренерам и спортивным врачам в определении 
предрасположенности детей и подростков к виду 
спортивной деятельности (спортивная ориента-
ция и отбор) и в повышении роста спортивных 
показателей и коррекции тренировочного про-
цесса.
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