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Резюме. Виявлено специфічні особливості генотипу, що є характерними для спортсменів, 
котрі спеціалізуються у різних видах єдиноборств. Проаналізовано поширеність поліморфіз-
мів за генами ACE, AGT, AT2R1, ADRB2, 5HTT, 5HT2A, COMT, GSTM1, GSTT1, TFAM, PPARA, 
PPARGC1A и ACTN3. Показано значущі відмінності між основною групою і групою порівняння 
за частотою зустрічальності алелів генів ACE, AT2R1, 5HT2A, GSTM1, GSTT1, TFAM, PPARA, 
PPARGC1 и ACTN3.
Ключові слова: спортивна генетика, гени-маркери, однонуклеотидний поліморфізм, єдино-
борства.

Summary. Specific genotype features peculiar for athletes, specialized in different events of com-
bat sport have been revealed. Incidence of polymorphism according to ACE, AGT, AT2R1, ADRB2, 
5HTT, 5HT2A, COMT, GSTM1, GSTT1, TFAM, PPARA, PPARGC1A and ACTN3 genes has been 
analyzed. Significant differences between the main group and the group of comparison in incidence 
of alleles of ACE, AT2R1, 5HT2A, GSTM1, GSTT1, TFAM, PPARA, PPARGC1 and ACTN3 genes have 
been demonstrated.
Кey words: sports genetics, genetic markers, single nucleotide polymorphism, single combats.

 С. Б. Мельнов, А. С. .Козлова, Т. Л. Лебедь, Н. Г. Кручинский, 2014

Генетические маркеры успешности 
спортивной деятельности единоборцев

Постановка проблемы. Расшифровка гено-
ма человека и развитие методов молекулярной 
генетики открыли возможность выявления ге-
нетических маркеров, определяющих развитие 
и раннее проявление различных физических и 
психических особенностей человека [9] . В каче-
стве подобных маркеров широко используются 
однонуклеотидные полиморфизмы – отличия в 
последовательности ДНК размером в один нук-
леотид между гомологичными участками гомо-
логичных хромосом, возникающие в результате 
точечных мутаций . Подобные изменения в коди-
рующих последовательностях генов могут приво-
дить к изменению экспрессии генов, образова-
нию мутантного белка или полному подавлению 
продукта экспрессии, что, в свою очередь, ока-
зывает влияние на функции организма в целом .

В связи с этим необходимо осуществить по-
иск конкретного набора полиморфных генов, 
обеспечивающих необходимый уровень пси-
хофизической активности человека . Одним из 
решений этой проблемы является выявление 
корреляций между наличием определенных ге-
нотипов и проявлением необходимых психологи-
ческих и физиологических качеств [1] . При этом 
поиск полиморфных генов-кандидатов, ассоции-
рованных с наследственной предрасположенно-
стью к различным видам деятельности, основан 
на знании молекулярных механизмов, лежащих в 

основе этой деятельности, а также на предполо-
жении о том, что полиморфизм гена-кандидата 
может влиять на реализацию этого механизма 
[6] . Методы молекулярной генетики раскрыли 
новые перспективы эффективного отбора лиц, 
обладающих предрасположенностью к профес-
сиональной деятельности в специальных облас-
тях, включая и спорт высших достижений [9] .

В настоящее время известно около 150 ге-
нов, контролирующих способности человека, 
часть которых уже используется для отбора пер-
спективных спортсменов [33, 43] . Анализ частот 
аллелей этих генов у разных групп лиц позволил 
идентифицировать гены, ассоциированные с про-
явлением различных психофизических качеств 
человека: были обозначены аллели, ассоцииро-
ванные с выносливостью, скоростно-силовыми 
качествами и координационными способностя-
ми, с развитием гипертрофии скелетных мышц и 
формированием костной ткани, работой сердеч-
но-сосудистой системы и другие, включая гены 
дофамин- и серотонинергических систем, позво-
ляющие определить особенности нервной си-
стемы . Идентифицированы также аллели генов, 
ассоциированные с развитием профессиональ-
ных заболеваний . Присутствие таких аллелей в 
геноме связано с ранним прекращением профес-
сионального роста и развитием патологических 
состояний [1] .
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Последние данные убедительно свидетельст-
вуют о том, что спортивная генетика позволяет 
осуществлять эффективный отбор лиц, обладаю-
щих необходимыми для работы характеристика-
ми, а также способных сохранять пик формы на 
протяжении долгого временного периода . Кроме 
того, молекулярно-генетическое обследование 
может служить основой для выявления предра-
сположенности к развитию профессиональных 
заболеваний спортсменов: это, прежде всего, за-
болевания опорно-двигательного аппарата, пост-
травматические заболевания нервной системы и 
нарушение деятельности сердечно-сосудистой 
системы .

В настоящей работе предпринята попытка 
выявить специфические особенности генотипа, 
характерные для спортсменов, специализирую-
щихся в разных видах единоборств . Учитывая 
специфику данных видов спорта, основное вни-
мание было уделено генам ренин-ангиотензин-
альдостероновой системы (ACE (angiotensin I 
converting enzyme), AGT (angiotensinogen), AT2R1 
(angiotensin II type I receptor)) [13, 16, 20, 26, 29], 
дофамин- и серотонинергической системы (5HTT 
(serotonin-transporter-linked polymorphic region), 
5HT2A (5-hydroxytryptamine (serotonin) receptor 
2A), COMT (catechol-O-methyltransferase)) [8, 9, 
17, 18, 36, 38, 40, 41], системы биотрансформации 
ксенобиотиков (GSTM1 (glutathione S-transferase 
M1), GSTT1 (glutathione S-transferase T1)) [4, 
19, 23, 28,] и энергетического обмена (TFAM 
(mitochondrial transcription factor A), PPARA 
(peroxisome proliferator-activated receptor alpha), 
PPARGC1A (peroxisome proliferator-activated 
receptor gamma, coactivator 1 alpha)) [2, 10, 11, 
15, 25, 37, 39], которые обеспечивают, с одной 
стороны, высокую способность к адаптации, 
с другой – быстроту реакции и способность к 
быстрому принятию решений . В совокупности 
указанные личностные характеристики могут 
обеспечить высокие достижения в спортивных 
единоборствах [9] . Комплексный анализ указан-
ных генов позволит создать модель скрининга и 
раннего отбора перспективных спортсменов для 
спорта высоких достижений .

Материал и методы исследования. 
Объектом исследования служили образцы бук-
кального эпителия 60 клинически здоровых 
спортсменов, подверженных высоким физиче-
ским и психическим нагрузкам и специализи-
рующихся в разных видах единоборств: бокс 
(20 спортсменов), дзюдо (10), таэквондо (15) и 
борьба греко-римская (15) .

Забор ДНК-содержащего материала осу-
ществляли с помощью специальных одноразовых 

стерильных зондов путем соскоба клеток с внут-
ренней стороны щеки . 

Возраст спортсменов варьировал от 16 до 30 
лет; восемь из них являлись мастерами спорта 
международного класса (МСМК), 36 – масте-
рами спорта (МС), 16 – кандидатами в мастера 
спорта (КМС) .

В качестве группы сравнения выступили 120 
клинически здоровых добровольцев в возрасте 
15–40 лет со сходными социально-демографи-
ческими характеристиками, не занимающиеся 
спортом .

Сбор биологического материала в обеих 
группах наблюдения проводился с соблюдением 
процедуры информированного согласия .

Экстракцию ДНК проводили по стандартной 
методике [24] .

Основной метод исследования – сайт-специ-
фическая ПЦР . Для выявления рестрикционных 
полиморфизмов проводили обработку продук-
тов ПЦР набором рестриктаз производства New 
England BioLabs (табл . 1) в соответствии с ин-
струкцией производителя с последующим разде-
лением полученных фрагментов в 3 %-м агароз-
ном геле: 

Полиморфизм Рестриктаза

Val158Met (G472A) гена COMT Nla III
T102C гена 5HT2A Msp I
A1166C гена AT2R1 Dde I

C1015T (Thr174Met) гена AGT Nla III
Gly482Ser гена PPARGC1A Msp I

2498 G > C гена PPARA Taq I
Ser12Thr TFAM Dde I
R577X ACTN3 Dde I

Gln27Glu ADRB2 Bbv I

Для определения размеров продуктов ПЦР 
инсерционно-делеционных полиморфизмов Alu 
I/D гена АСЕ, L/S гена 5HTT, +/00 гена GSTT1, 
+/00 гена GSTM1 проводили электрофорез в 
2 %-м агарозном геле . Гели стандартно окра-
шивали бромистым этидием и визуализировали в 
трансиллюминаторе CN-1000 Darkroom с исполь-
зованием оригинального программного обеспече-
ния .

Статистическую обработку данных проводи-
ли с использованием пакета программ Statistica 
8 .0, а все необходимые промежуточные расче-
ты выполняли с помощью программы Microsoft 
Office Excel 2007 . Распределение частот гено-
типов в обследованных группах анализировали 
с использованием точного критерия Фишера . 
Различия считались статистически достоверными 
при p < 0,05 .



Спортивна медицина, № 2, 2014

22

Результаты исследования и их обсужде-
ние. Основные результаты проведенных исследо-
ваний суммированы по принадлежности к разным 
системам организма [9] и представлены в табли-
цах 2–6 и на рисунках 1–3 .

Проводили оценку распространенности как 
отдельных полиморфных аллелей, так и ва-
риантов генотипов по исследуемым генам . 
Необходимость подобного анализа связана с 
тем, что при отсутствии статистически значимых 
различий по частоте встречаемости аллелей мо-
жет, тем не менее, наблюдаться преобладание 
гомозиготного или гетерозиготного генотипа в 
одной из групп (табл . 2, 3 и 6) .

Оценка полиморфизма генов ренин-ангио-
тензин-альдостероновой системы. Ген ACE 
(angiotensin I converting enzyme) отвечает за 
синтез ангиотензин I-превращающего фермен-
та, являющегося одним из ключевых ферментов 
ренин-ангиотензин-альдостероновой системы и 
играющего важную роль в регуляции артери-
ального давления и электролитного баланса; он 
способен инактивировать брадикинин, обладаю-
щий свойствами вазодилататора . 
Большинство опубликованных 
по ACE данных относится к по-
лиморфизму rs4340 (Alu I/D), 
модифицирующему активность 
ACE в сыворотке крови и тка-
нях [20] . Выявлено, что частота 
аллеля I выше среди стайеров, а 
D – среди спринтеров и предста-
вителей силовых видов спорта 
[12] . Изучение взаимосвязи ACE-
генотипа с мышечным феноти-
пом показало, что, независимо 
от пола, ACE I/D-генотип не 
является основным фактором, 
определяющим мышечную силу 
и реакцию на силовые трени-
ровки, но может вносить незна-
чительный вклад в определение 
базового размера мышц [16] . К 
другим значимым для исследо-
вания генам ренин-ангиотензин-
альдостероновой системы отно-
сятся ген AGT (angiotensinogen), 
кодирующий белок ангиотензи-
ноген, и ген AT2R1 (angiotensin 
II type I receptor), кодирующий 
один из четырех основных ре-
цепторов ангиотензина II .

Кроме того, оценивали часто-
ту полиморфных аллелей гена 
ADRB2 (β2-adrenergic receptor), 

который кодирует одну из разновидностей адре-
норецепторов – β2-адренорецепторы . Эти ре-
цепторы принимают участие в реакции сердеч-
ной деятельности на физические нагрузки [9] .

Результаты исследования по генам ренин-ан-
гиотензин-альдостероновой системы, а также ге-
ну ADRB2 суммированны в таб лицах 1 и 2 .

Анализ частот встречаемости различных 
аллелей генов ACE, AGT и AT2R1 показал на-
личие статистически значимых различий меж-
ду основной группой и группой сравнения (p < 
0,001) . Как видно из таблицы 2, превалирующи-
ми генотипами в обеих группах являются ACE 
DD, AGT CC и AT2R1 AA, однако в основной 
группе ACE DD и AT2R1 AA преобладают (ACE 
DD: 75,00 ± 5,59 % против 43,33 ± 4,52 %, 
p < 0,001; AT2R1 AA: 61,67 ± 6,28 % против 
47,50 ± 4,56 %, p < 0,05), а AGT CC распростра-
нен в меньшей степени (60,00 ± 6,32 % против 
72,50 ± 4,08 %, p < 0,05) . При этом у спортсме-
нов полностью отсутствует гомозиготный генотип 
TT, ассоциированный с гипертрофией миокарда 
[26] .

ТАБЛИЦА 1 – Частота встречаемости отдельных аллелей и генотипов по 
генам ACE, AGT, AT2R1 и ADRB2 в основной группе (ОГ) и группе сравнения 
(ГС)

Ген
Количество Частота, %

p*
ОГ ГС ОГ ГС

ACE

Аллель
I – – 16,67 ± 4,81 40,79 ± 4,49

p < 0,001
D – – 83,33 ± 4,81 59,21 ± 4,49

Генотип

II 5 30 8,33 ± 3,57 25,00 ± 3,95 p < 0,002

ID 10 38 16,67 ± 4,81 31,67 ± 4,25 p < 0,05  

DD 45 52 75,00 ± 5,59 43,33 ± 4,52 p < 0,001

AGT

Аллель
C – – 80,00 ± 5,16 86,36 ± 3,13

p > 0,05
T – – 20,00 ± 5,16 13,64 ± 3,13

Генотип

CC 36 87 60,00 ± 6,32 72,50 ± 4,08 p < 0,05

CT 24 33 40,00 ± 6,32 27,50 ± 4,08 p < 0,05

TT 0 0 0 0 –

AT2R1

Аллель
A – – 72,50 ± 5,76 68,42 ± 4,24

p > 0,05
C – – 27,50 ± 5,76 31,58 ± 4,24

Генотип

AA 37 57 61,67 ± 6,28 47,50 ± 4,56 p < 0,05

AC 13 50 21,67 ± 5,32 41,67 ± 4,50 p < 0,01

CC 10 13 16,67 ± 4,81 10,83 ± 2,84 p > 0,05

ADRB2

Аллель
G – – 59,17 ± 6,35 60,29 ± 4,47

p > 0,05
C – – 40,83 ± 6,35 39,71 ± 4,47

Генотип

GG 17 39 28,33 ± 5,82 32,50 ± 4,28 p > 0,05

GC 37 67 61,67 ± 6,28 55,83 ± 4,53 p > 0,05
CC 6 14 10,00 ± 3,87 11,67 ± 2,93 p > 0,05

*Различие между двумя группами статистически достоверно при p < 0,05.
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При оценке распространенности отдельных 
аллелей генов статистически значимые различия 
были выявлены только для гена ACE (частота ал-
леля D – 83,33 ± 4,81 % против 59,21 ± 4,49 % 
в группе сравнения, p < 0,001) . Преобладание го-
мозигот по аллелю D обеспечивает формирование 
быстрого типа реакции за счет высокого уровня 
синтеза ангиотензин I-превращающего фермента .

Общее распределение по гену ADRB2 не 
показывает статистически значимых различий в 
двух группах, а преобладающим является гено-
тип ADRB2 GC .

Существует множество противоречивых дан-
ных относительно вклада ACE I/D полиморфиз-
ма в развитие таких патологических состояний, 
как ИБС, спазм коронарных артерий и инфаркт 
миокарда – выявлена ассоциация между DD ге-
нотипом и риском развития этих заболеваний 
[29] . Однако при оценке предрасположенности к 
развитию патологий сердечно-сосудистой систе-
мы наиболее информативным является анализ 
всей совокупности генов ренин-ангиотензин-аль-
достеронового каскада (ACE, AGT, AT2R1) [13], 
так как неблагоприятное сочетание всех трех 
аллелей (особенно ACE DD + AT2R1 CC) значи-
тельно повышает риск развития гипертонической 
болезни и других заболеваний сердечно-сосуди-
стой системы . Экспрессия только ACE DD явля-
ется положительным фактором и свидетельству-
ет о быстрой мышечной реакции .

Проведенный нами анализ сочетания аллелей 
по генам ACE и AT2R1 показал, что в основной 

группе преобладает генотип ACE DD + AT2R1 
AA (60,00 ± 6,32 %), в то время как доля потен-
циально неблагоприятного генотипа ACE DD + 
+ AT2R1 (AC/CC) составляет 15,00 ± 4,61 % 
(рис . 1) . Ген AGT не был включен в данное срав-
нение, так как результаты молекулярно-гене-
тического анализа не выявили наличия потенци-
ально неблагоприятного генотипа AGT TT в обеих 
группах . В группе сравнения доля ACE DD + 
+ AT2R1 (AC/CC) статистически значимо вы-
ше (35,00 ± 4,35 %, p < 0,005) (рис . 2) . Таким 
образом, несмотря на наличие в основной груп-
пе предрасположенности к гипертонии (преобла-
дание генотипа ACE DD), риск ее развития не 
превышает среднепопуляционный уровень, так 
как критическим моментом является сочетание 
гиперэкспрессии АПФ и рецепторного аппарата .

Оценка полиморфизма генов серотонин- и 
дофаминергической системы. Серотонин – 
один из наиболее важных нейромедиаторов, ме-
таболизм которого играет важную роль в фор-
мировании и проявлении симптомов психических 
расстройств [7] . Разнообразные фармакологиче-
ские данные показывают, что серотонин участву-
ет в регуляции эмоционального поведения, вклю-
чая повышенную агрессивность и устойчивость к 
стрессу [8] .

Ген 5HT2A (5-hydroxytryptamine (serotonin) 
receptor 2A) кодирует один из наиболее чув-
ствительных рецепторов серотонина, и эта чув-
ствительность повышается при различных пси-
хических расстройствах . Выявлено более 250 
полиморфизмов гена 5HT2A . Мутации в гене 
5HT2A связаны с повышенной склонностью к де-
прессии [18] и обсессивно-компульсивному рас-
стройству [17] . Полиморфизм C102T является 
одним из наиболее значимых для исследования: 
аллель Т ассоциируют в повышенной экспрес-
сией гена и, соответственно, с повышенной аг-
рессией, высокой скоростью развития усталости 
при физических нагрузках, а также сниженной 
психологической адаптацией к нагрузкам .

Ген 5-HTTLPR или 5HTT (serotonin-transporter-
linked polymorphic region) – это вырожденный 
полиморфный участок в гене SLC6A4, который 
кодирует белок-переносчик серотонина . При ко-
ротком аллеле (S) транспортер серотонина мень-
ше транскрибируется и, соответственно, слабо 
представлен на пресинаптической мембране . 
Имеются многочисленные данные о связи поли-
морфизма с нервно-психическими расстройства-
ми [36] . Показано, в частности, что он влияет на 
скорость обратного захвата серотонина и может 
играть роль в агрессивном поведении у пациен-
тов, подверженных депрессии, а также людей, 

Рисунок 1 – Распространенность генотипов  
ACE + AT2R1 в группах сравнения
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испытывающих эмоциональную травму (LL гено-
тип) . Носители аллелей S в условиях интенсив-
ных физических и психических нагрузок харак-
теризуются более высокими скоростями простой 
и сложной реакции, но меньшей устойчивостью . 
Показана связь между генотипом SS и способ-
ностью ориентироваться во времени, а также 
развитием посттравматического стрессового рас-
стройства [41] .

Ген COMT (catechol-O-methyltransferase) ко-
дирует катехол-о-метилтрансферазу – цитоплаз - 
матический фермент, который является клю-
чевым модулятором дофаминергической и но-
радренергической нейромедиации [5] . Наиболее 
значимым для исследования полиморфизмом 
гена COMT является Val158Met . Один из поли-
морфных аллелей Met вызывает 3–4-кратное 
снижение активности СОМТ, в случае аллеля Val 
фермент имеет более высокую активность и раз-
лагает дофамин более активно, тем самым сни-
жая его количество, особенно в префронтальной 
коре [3] .

Установлено, что полиморфизм может при-
вести к ухудшению метаболизма катехоламино-
вых нейротрансмиттеров (дофамин, адреналин, 
и норадреналин), а также вызвать предрасполо-
женность к болезни Альцгеймера и алкоголизму . 
Некоторые исследования показали, что аллель 
Val ассоциирован с повышенной 
восприимчивостью к стрессорным 
факторам [21] . Исследование влия-
ния физической подготовки на ког-
нитивные функции показало также, 
что генотип Val/Val способствует 
усилению когнитивной гибкости у 
спортсменов, в то время как со-
стояние рабочей памяти остается 
неизменным под действием фи-
зических нагрузок . При этом для 
носителей аллеля Met подобных 
изменений не наблюдалось [38] . 
Было установлено, что генотип 
Val/Met связан с лучшими резуль-
татами в различных психологиче-
ских и моторных тестах у детей и 
подростков [40] .

Нами были выявлены стати-
стически значимые различия по 
аллелям генов 5HT2A и 5HTT 
(табл . 2) . Так, в двух группах ста-
тистически значимо различает-
ся частота встречаемости гено-
типа 5HTT LL: 21,67 ± 5,31 % 
(основная группа) против 10,00 ± 
± 2,74 %, p < 0,05, а также на 

уровне тенденции – повышение частоты 5HTT SS 
в группе сравнения (50,00 ± 6,45 % против 
60,00 ± 4,47 %, p = 0,02) .

По гену 5HT2A у спортсменов прева-
лирующим является гомозиготный генотип 
TT (93,33 ± 3,22 % против 31,67 ± 4,25 % в 
группе сравнения, p < 0,001), а в группе сравне-
ния – гетерозиготный CT (60,83 ± 4,46 % против 
6,67 ± 3,32 % в основной группе, p < 0,001); 
в основной группе также практически отсутству-
ют лица с генотипом 5HT2A CC (0,00 % против 
7,50 ± 2,40 %, p < 0,01), что свидетельствует 
о наличии у спортсменов-единоборцев генетиче-
ской предрасположенности к агрессии .

Как уже отмечалось, данные молекулярно-
генетического анализа по гену АСЕ указывают 
на наличие у большинства обследованных спорт-
сменов высокой скорости реакции (в том числе 
способность к резкому старту); а анализ сочета-
ния аллелей по генам ACE и 5HT2A в основной 
группе выявил у 97,78 ± 1,90 % обладателей 
генотипа ACE DD наличие также гомозиготы  
5HT2A TT, ассоциированной с предрасположен-
ностью к агрессии (группа сравнения: 17,31 ± 
± 3,45 %, p < 0,001) .

В то же время частота ACE DD + 5HT2A CT 
составила 2,22 ± 1,90 % (группа сравнения: 
69,23 ± 4,21 %), а генотип ACE DD + 5HT2A CC 

ТАБЛИЦА 2 – Частота встречаемости отдельных аллелей и генотипов по 
генам 5HTT, 5HT2A и COMT в основной группе (ОГ) и группе сравнения 
(ГС)

Ген
Количество Частота, %

p*
ОГ ГС ОГ ГС

5HTT

Аллель
S – – 64,17 ± 6,19 75,00 ± 3,95

p > 0,050
L – – 35,83 ± 6,19 25,00 ± 3,95

Генотип

SS 30 72 50,00 ± 6,45 60,00 ± 4,47 p = 0,020

LS 17 36 28,33 ± 5,82 30,00 ± 4,18 –

LL 13 12 21,67 ± 5,31 10,00 ± 2,74 p < 0,050

5HT2A

Аллель
C – – 3,33 ± 2,32 37,80 ± 4,43

p < 0,001
T – – 96,67 ± 2,32 62,20 ± 4,43

Генотип

CC 0 9 0 7,50 ± 2,40 p < 0,010

CT 4 73 6,67 ± 3,22 60,83 ± 4,46 p < 0,001

TT 56 38 93,33 ± 3,22 31,67 ± 4,25 p < 0,001

COMT

Аллель
A – – 41,67 ± 6,36 42,86 ± 4,52

p > 0,050
G – – 58,33 ± 6,36 57,14 ± 4,52

Генотип

AA 3 6 5,00 ± 2,81 5,00 ± 1,99 p > 0,050

AG 44 91 73,33 ± 5,70 75,83 ± 3,91 p > 0,050

GG 13 23 21,67 ± 5,32 19,17 ± 3,59 p > 0,050

*Различие между двумя группами статистически достоверно при p < 0,05.
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не был выявлен (0,00% против 13,46 ± 3,12 %) 
(рис . 2) .

Анализ аллельного распределения по гену 
COMT не выявил статистически значимых раз-
личий между двумя группами . Преобладающим 
генотипом в обеих группах является гетерозигот-
ный генотип COMT AG (73,33 ± 5,70 % против 
75,83 ± 3,91 % в группе сравнения), что сви-
детельствует о высоком когнитивном потенциале 
обследованных .

Оценка полиморфизма генов системы био-
трансформации ксенобиотиков. GST (глутати-
он S-трансферазы) – это семейство ферментов, 
катализирующих коньюгацию различных ксе-
нобиотиков; их активность обеспечивает клетку 
механизмом защиты от вредного воздействия 
этих веществ . Глутатион-S-трансферазы обла-
дают широкой субстратной специфичностью, а 
наличие полиморфизма кодирующих их генов 
приводит к появлению широкого изоморфного 
спектра ферментов, что модифицирует их спо-
собность метаболизировать ксенобиотики .

При делеции по обоим аллелям в гене GSTM1 
(glutathione-S-transferase M1), кодирующем фер-
мент глутатион-S-трансферазу класса μ, пол-
ностью отсутствует синтез белкового продукта . 
Обычно делеция наблюдается в 40–45 % случа-
ев в европеоидных популяциях, а ее наличие со-
провождается увеличением риска раковых и кар-
диоваскулярных заболеваний [23] . Результаты 
ранее выполненных исследований показали, что 

влияние курения на частоту развития коронар-
ной болезни сердца связано с генотоксичными 
атерогенами, приводящими к повреждению хро-
мосом [28] .

Обширная делеция в структурной части гена 
GSTT1 (glutathione-S-transferase T1) (глутатион- 
S-трансфераза тета-1, участвует в детоксикации 
множества различных ксенобиотиков) ассоции-
руется с низкой эффективностью детоксикации 
потенциальных канцерогенов [4] . Частота рас-
пространенности делеции гена в европеоидных 
популяциях составляет 16–25 % и обусловлива-
ет повышенный риск развития раковых опухолей 
и коронарной болезни сердца .

Сравнение распределения частот аллелей по 
генам GSTM1 и GSTT1 показало наличие стати-
стически значимых различий между основной 
группой и группой сравнения (табл . 3) .

Для обеих групп наблюдения характерно 
преобладание GSTM1 (+) генотипа, однако его 
частота выше у спортсменов (88,33 ± 4,14 % 
против 74,17 ± 6,20 %, p < 0,05) . Для гена 
GSTT1 наблюдается противоположная картина: 
в группе сравнения также преобладает + гено-
тип (71,67 ± 6,35 % против 11,67 ± 4,14 %, 
p < 0,001), в то время как для основной груп-
пы характерна делеция в структурной ча-
сти гена (00-генотип) (88,33 ± 4,14 % против 
28,00 ± 4,10 %, p < 0,001) .

Наиболее распространенным генотипом в 
основной группе является GSTM1 (+) + GSTT1 
00 (76,67 ± 5,46 %), в то время как GSTM1 
(+) + GSTT1 (+) генотип встречается только в 
11,67 ± 4,14 % случаев . В группе сравнения пре-
валирует генотип GSTM1 (+) + GSTT1 (+) (58,33 ± 
± 4,50 %, p < 0,001), частота гетерозиготных 
состояний в сумме составляет 29,17 ± 4,15 % 
(p < 0,001) (рис . 3) . Распространенность сочета-
ния делеции по обоим генам значимо не отлича-
ется в обеих группах, тем не менее для спортсме-
нов вероятность формирования функционально 

Рисунок 2 – Распространенность генотипов  
ACE + 5HT2A в группах сравнения

ТАБЛИЦА 3 – Частота встречаемости отдельных аллелей 
и генотипов по генам GSTM1 и GSTT1 в основной группе 
(ОГ) и группе сравнения (ГС)

Ген Ал-
лель

Количе-
ство Частота, %

p*

ОГ ГС ОГ ГС

GSTM1
+ 53 89 88,33 ± 4,14 74,17 ± 6,20

p < 0,05
00 7 31 11,67 ± 4,14 25,83 ± 6,20

GSTT1
+ 7 86 11,67 ± 4,14 71,67 ± 6,35

p < 0,001
00 53 34 88,33 ± 4,14 28,33 ± 6,35

*Различие между двумя группами статистически достоверно 
при p < 0,05.
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неполноценного генотипа (GSTM1 00 + GSTT1 00) 
почти в 2 раза превышает аналогичный пока-
затель для группы сравнения (50,00 % против 
27 %) .

При таком генотипе для нивелировки его от-
рицательного воздействия показано назначение 
специальной диеты и антиоксидантов . Для более 
точной оценки значимости этих характеристик 
необходимо увеличение объема выборки и рас-
ширение спектра исследуемых генов семейства 
GST .

Оценка полиморфизма генов, ассоцииро-
ванных с обменом веществ. Одними из осно-
вополагающих факторов, влияющих на сорев-
новательную успешность спортсменов, являются 
показатели энергообмена . Среди маркеров, ас-
социированных с силой, быстротой и выносливо-
стью, выделяется, в частности, семейство белков 
PPAR (peroxisome proliferator-activated receptor), 
которые участвуют в регуляции жирового и угле-
водного метаболизма, и митохондриальный 
фактор транскрипции А (TFAM – mitochondrial 
transcription factor A), занимающий ключевую 
позицию в энергетическом обмене клетки [25] .

Ген PPARA (peroxisome proliferator-activated 
receptor alpha) кодирует один из транскрипци-
онных факторов семейства PPAR (PPARα), ос-
новной функцией которого является регуляция 
обмена липидов, глюкозы и поддержание энер-
гетического гомеостаза . Одним из наиболее зна-
чимых для исследования полиморфизмов PPARA 

является замена нуклеотида G на C в положении 
2528 (7-й интрон), которая ведет к снижению 
экспрессии гена PPARA (вследствие чего спо-
собность тканей к эффективному β-окислению 
жирных кислот падает, и метаболизм тканей 
переключается на гликолиз) . Ее распространен-
ность в популяциях европейского типа не превы-
шает 20 % [10] . Показано, что варианты данного 
полиморфизма можно рассматривать в качестве 
маркеров выносливости, мышечной силы и ско-
рости, а также предрасположенности к патоло-
гии сердечно-сосудистой системы и нарушениям 
метаболизма [9]: у носителей гомозигот GG от-
мечено повышенное содержание медленных мы-
шечных волокон (выносливость), а у носителей 
генотипа СС – пониженное [2] . Установлено, что 
носители генотипа GC обладали преимуществен-
но гиперстеническим телосложением и демон-
стрировали выраженный прирост силы в ответ 
на тренировки со штангой [2, 6] . Доказано, что 
в зависимости от генотипа по rs4253778 GC про-
исходит переключение метаболизма: у гомозигот 
GG превалирует аэробный, а у носителей аллеля 
С (генотипы GC или СС) – анаэробный метабо-
лизм; также наличие rs4253778 C ассоциирова-
но с высоким риском атеросклероза, сахарного 
диабета 2 типа, ИБС [16] и гипертрофией левого 
желудочка при занятиях физическими упражне-
ниями [10] .

Ген PPARGC1A (peroxisome proliferator-
activated receptor gamma, coactivator 1 alpha) 
кодирует белок-1-α-коактиватор γ-рецептора, 
который выступает в качестве коактиватора при 
активации ряда факторов, регулирует митохон-
дриальный биогенез, процессы клеточного ды-
хания и обмен веществ . Было показано, что ал-
лель Ser ассоциирован со снижением экспрессии 
PPARGC1A и приводит к ухудшению аэробных 
возможностей [42], доказана связь аллеля Ser 
с риском развития гипертензии в возрасте до 50 
лет [15, 38] . При этом аллель Gly ассоциирован 
со скоростно-силовыми качествами, высокой ра-
ботоспособностью, мышечной и аэробной выно-
сливостью [37] .

Ген TFAM в организме человека кодиру-
ет митохондриальный фактор транскрипции А, 
который является одним из важных факторов 
энергетического обмена клетки . В результате 
тренировок увеличивается число митохондрий в 
мышцах, что повышает их энергетический потен-
циал и снижает утомляемость, а наиболее важ-
ным механизмом регуляции митохондриального 
биогенеза является деятельность именно факто-
ра транскрипции TFAM [25] . Наиболее значимым 
полиморфизмом гена TFAM является Ser12Thr . 

Рисунок 3 – Распространенность генотипов
GSTM1 + GSTT1 в группах сравнения
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Так, изучение распреде-
ления аллелей Ser12Thr у 
профессиональных греб- 
 цов показало нали-
чие взаимосвязи между 
TFAM 12Thr аллелем и 
высокими значениями аэ-
робной производитель-
ности [11] . Исследования 
показали, что частота 
аллеля TFAM 12Thr зна-
чительно выше у спорт-
сменов-стайеров и уве-
личивается с улучшением 
спортивных навыков .

Анализ частот встре-
чаемости различных ал-
лелей выявил статистиче-
ские значимые различия 
в распространенности 
генотипов генов TFAM, 
PPARA и PPARGC1A в 
двух группах (табл . 4) . 
Для обеих наблюдав-
шихся групп превали-
рующим генотипом яв-
ляется TFAM Thr/Thr, 
однако его частота у спортсменов выше, чем 
в группе сравнения (88,33 ± 4,14 % против 
53,33 ± 4,55 % соответственно, p < 0,001); в 
основной группе практически отсутствуют лица с 
гомозиготным генотипом Ser/Ser (0,00 % против 
29,17 ± 4,15 % в группе сравнения, p < 0,001) . 
Частота минорного аллеля Ser в основной груп-
пе составляет в целом 5,83 ± 3,03 % (против 
38,24 ± 4,44 % в группе сравнения, p < 0,001) .

В группе сравнения доли генотипов 
PPARA GG и PPARA GC равны и составляют 
46,67 ± 4,55 %, в то время как в основной группе 
превалирует PPARA GG генотип (81,67 ± 5,00 %, 
p < 0,001), доля гетерозигот составляет всего 
18,33 ± 5,00 % (p < 0,002), а гомозиготы CC не 
выявлены вовсе (0,00 % против 6,67 ± 2,28 % в 
группе сравнения, p < 0,01) .

Следовательно, результаты молекулярно-
генетического анализа по гену PPARA также 
демонстрируют преобладание склонности к 
 аэробному метаболизму среди спортсменов-еди-
ноборцев (генотип PPARA GG), что обусловлива-
ет повышенную выносливость, а также понижен-
ный риск развития ожирения, сахарного диабета 
и атеросклеротических изменений в сердечно-
сосудистой системе .

Анализ сочетания аллелей по генам TFAM 
и PPARA в основной группе выявил у 100 % 

носителей генотипа PPARA GG наличие гомози-
готы TFAM Thr/Thr, в то время как сочетание 
TFAM Thr/Thr + PPARA GG в группе сравнения 
наблюдается только у 23,33 ± 3,86 % обследо-
ванных (p < 0,001) .

Анализ частотного распределения по гену 
PPARGC1A показал, что в группе сравнения доли 
генотипов PPARGC1A Gly/Gly и Gly/Ser практи-
чески равны, в то время как у спортсменов пре-
валирует генотип Gly/Gly (70,00 ± 5,92 % про-
тив 43,33 ± 4,52 %, p < 0,005) . Гомозиготный 
генотип Ser/Ser в основной группе не выявлен 
(0,00 % против 10,00 ± 2,74 %, p < 0,002) . 

Оценка полиморфизма гена, ассоцииро-
ванного с развитием мышечных волокон. 
Существует множество противоречивых данных 
относительно роли гена ACTN3 (alpha-actinin 3) в 
спортивной успешности [9, 14, 19, 30, 32, 34, 35, 
45] . Ген кодирует белок α-актинин 3, участвую-
щий в стабилизации сократительного аппарата 
быстрых мышечных волокон . Экспрессия гена ог-
раничена быстрыми гликолитическими волокнами 
скелетной мускулатуры, которые отвечают за эф-
фективное сокращение на высокой скорости [14] .

ACTN3 является одним из наиболее исследо-
ванных генов, связанных с фенотипами скоро-
сти/силы [27, 44] . Значимым для исследования 
полиморфизмом данного гена является замена 

ТАБЛИЦА 4 – Частота встречаемости отдельных аллелей и генотипов по генам TFAM, 
PPARA и PPARGC1A в основной группе (ОГ) и группе сравнения (ГС)

Ген
Количество Частота, %

p*
ОГ ГС ОГ ГС

TFAM

Аллель
Thr – – 94,17 ± 3,03 61,76 ± 4,44

p < 0,001
Ser – – 5,83 ± 3,03 38,24 ± 4,44

Генотип

Thr/Thr 53 64 88,33 ± 4,14 53,33 ± 4,55 p < 0,001

Thr/Ser 7 21 11,67 ± 4,14 17,50 ± 3,47 p > 0,050

Ser/Ser 0 35 0 29,17 ± 4,15 p < 0,001

PPARA

Аллель
G – – 90,83 ± 3,73 70,59 ± 4,16

p < 0,010
C – – 9,17 ± 3,73 29,41 ± 4,16

Генотип

GG 49 56 81,67 ± 5,00 46,67 ± 4,55 p < 0,001

GC 11 56 18,33 ± 5,00 46,67 ± 4,55 p < 0,002

CC 0 8 0 6,67 ± 2,28 p < 0,010

PPARGC1A

Аллель
Gly – – 85,00 ± 4,61 66,67 ± 4,30

p < 0,020
Ser – – 15,00 ± 4,61 33,33 ± 4,30

Генотип

Gly/Gly 42 52 70,00 ± 5,92 43,33 ± 4,52 p < 0,005

Gly/Ser 18 56 30,00 ± 5,92 46,67 ± 4,55 p > 0,050

Ser/Ser 0 12 0 10,00 ± 2,74 p < 0,002

* Различие между двумя группами считалось статистически достоверным при p < 0,05.
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нуклеотида C на T в 577 положении – R577X 
(rs1815739) [26] . Возможно формирование трех 
различных генотипов: RR или XX гомозигот и RX 
гетерозиготы, при этом у носителей XX геноти-
па (согласно прогнозам, около 16 % мировой 
популяции) полностью отсутствует экспрессия 
α-актинина 3 . В ряде исследований показано, 
что ACTN3 R577X генотип влияет на спортивные 
результаты [30–32, 34, 35]: у элитных спринте-
ров обоих полов значительно выше частота ал-
лелей 577R и ниже частота генотипа XX [35]; у 
женщин-спринтеров наблюдаются более высокие 
частоты, а у женщин-стайеров – более низкие 
частоты 577RX гетерозигот, чем ожидалось [19] . 
Слабая зависимость данного эффекта у мужчин 
позволяет предположить, что ACTN3 генотип 
по-разному влияет на спортивные результаты у 
мужчин и женщин .

Кроме того, ряд исследований показал связь 
между наличием аллеля X (rs1815739 T) и выно-
сливостью спортсменов [31, 35] .

Анализ результатов встречаемости отдель-
ных аллелей и генотипов по гену ACTN3 в 
группах сравнения (табл . 5) показал, что в то 
время как частотная распространенность ал-
лелей гена ACTN3 не отличалась между двумя 
группами, оценка частот генотипов показала 
преобладание гетерозигот CT в группе сравне-
ния (71,67 ± 4,11 % против 33,33 ± 6,28 %,  
p < 0,001) . 

Выводы
1 . Наиболее часто у про-

фессиональных единоборцев 
встречаются следующие по-
лиморфные аллели: 5HT2A 
(96,67 ± 2,32 % T), TFAM 
(94,17 ± 3,03 % G), PPARA 
(90,83 ± 3,73 % G), GSTT1 
(88,33 ± 4,14 % 00), GSTM1 
(88,33 ± 4,14 % +), PPARGC1A 
(85,00 ± 4,61 % Gly), ACE 
(83,33 ± 4,81 % D), AGT 
(80,00 ± 5,16 % C) и AT2R1 

(72,50 ± 5,76 % A) . Значимым для выявления 
предрасположенности спортивной успешности 
является анализ по генам ренин-ангиотензин-
альдостероновой системы (ACE, AGT, AT2R1), 
серотонинергической (5HT2A), системы био-
трансформации ксенобиотиков (GSTM1, GSTT1) 
и энергетического обмена (TFAM, PPARA, 
PPARGC1A) . 

2 . Несмотря на наличие генетической пред-
расположенности к артериальной гипертензии 
(75,00 ± 5,59 % ACE DD в основной группе), 
связанной с высокими силовыми нагрузками, 
риск ее развития не превышает среднепопуляци-
онного уровня .

3 . Повышенная частота встречаемости алле-
ля 5HT2A T (93,33 ± 3,22 % 5HT2A TT) сви-
детельствует о генетической предрасположен-
ности к повышенной агрессивности, а генотип 
COMT AG – о повышенном когнитивном потен- 
циале .

4 . Вероятность формирования функциональ-
но неполноценного (GSTM1 00 + GSTT1 00) ге-
нотипа по генам биотрансформации ксенобиоти-
ков в основной группе почти в 2 раза выше (50 
против 27 %) .

5 . Оценка частотного распределения по 
генам PPARA, PPARGC1A и TFAM подтвер-
ждает склонность к преобладанию аэробного 
метаболизма среди профессиональных едино- 
борцев .

ТАБЛИЦА 5 – Частота встречаемости отдельных аллелей и генотипов по гену 
ACTN3 в основной группе (ОГ) и группе сравнения (ГС)

Ген
Количество Частота, %

p*
ОГ ГС ОГ ГС

ACTN3
Аллель

C – – 59,17 ± 6,35 50,00 ± 4,56
p > 0,05

T – – 40,83 ± 6,35 50,00 ± 4,56

Генотип CC 24 17 40,00 ± 6,32 14,17 ± 3,18 p < 0,01

ACTN3
Генотип CT 23 86 38,33 ± 6,28 71,67 ± 4,11 p < 0,001

TT 13 17 21,67 ± 5,32 14,17 ± 3,18 p > 0,05

*Различие между двумя группами считалось статистически достоверно при p < 0,05.
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