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Osszefoglalé

A sport és a genetika tudomanya kodzotti kapcso-
lat feltarasa csupan néhany évtizedes multra tekint
vissza, mégis elmondhato, hogy tébbszaz gén poli-
morfizmust hoztak 6sszefiiggésbe kiillonbozd, a szer-
vezetben beltoltott szerepiik alapjan a sportol6i tel-
jesitménnyel. Atfog6 elemzésiinkben 6sszesen 131,
a témaban késziilt szakirodalom attekintésével 13
génvaltozattal foglalkoztunk, valamint az eddig szii-
letett eredmények alapjan feltérképeztiik, hogy a kii-
16nb6z6 polimorfizmusokat mely képesség csopor-
tokkal kapcsoltak 6ssze az eddigi vizsgalatokban. Igy
irasunkban helyet kaptak azok a gének, amelyeket
az alloképességi-, az er6-dominanciaja, és/vagy a
csapatsportok képviseléi korében leggyakrabban
vizsgaltak. Szamos génvaltozat eltéré gyakorisaga
megjelenése mar igazolt az eddigi mérések alapjan,
azonban a két tudomanyteriilet mélyebb kapcsolata-
inak feltarasa folyamatosan zajlik, szamos nyitott kér-
dés meriil fel a jovében is, igy tanulmanyunk ennek a
hosszu folyamatnak a jelenlegi fazisat szemlélteti.

Kulcsszavak: genetika, élsport, gén polimorfizmusok

Abstract

Investigating the association between sports and
genetics dates back only a few decades; however,
hundreds of gene polymorphisms have been associ-
ated with athletic performance based on their differ-
ent roles in the human body. The total of 131 articles
with 13 gene variants were reviewed in this compre-
hensive analysis of the relevant literature. Based on
previous results, we studied the associations be-
tween the sports and the different polymorphisms.
Therefore, in our research the genes that were most
frequently studied among the representatives of en-
durance, power-oriented, and/or team sports were
included. The different appearance of several gene
variants is justified on the basis of the measure-

ments made so far; however, studying the closer as-
sociation between the two fields of science is still a
task of future research. This study illustrates the
current phase of this long process.

Keywords: genetics, professional sports, gene
polymorphisms

Bevezetés

Ha visszatekintiink a multba, legyen szé akar
szdaz, vagy ezer €vrOl az emberi torténelemben, egy-
ségesen megallapithat6 tény, hogy a kiillénb6z6 szintd
és jellegli sporteseményekre val6 felkésziilés, mar
egészen az 6id6kben fontos részét képezte a minden-
napoknak. Ez a szellem, az ember versengdé mivolta
semmit sem valtozott korszakrél-korszakra, ami
mas a régmulthoz képest, hogy napjainkra egyre
tobb eszkoz all rendelkezésre a versenyzok felkészii-
1éséhez, illetve a sajat maguk altal és a sportagukban
nyujtott legjobb teljesitmény eléréséhez. Idérél-idére
egyre tobb és tobb tudomanyag allt a sportoléi gys-
zelem el6segitésének szolgalataba.

Ebben az attekint6 elemzésben egy olyan diszcip-
lina keriil bemutatasra, amely nemcsak a fizikai tel-
jesitmény szempontjabél szamit a tudomanyok
kozott fiatalnak, hanem 6nmagaban is sok kérdést,
egyeldre felfedezetlen teriiletet rejt a kés6bbi korok
szamara, ez pedig a genetika. Emlitést érdemel az a
tény, hogy mialatt ez a néhany oldalas kozlés elké-
sziil, a vilag mas pontjain, kiillonb6z6é kutatécsopor-
tok Gj és 1j adatokat kozolnek a témaban, ezaltal
konnyen meglehet, hogy kevés idé elteltével az ira-
sunk mar nem lesz naprakész.

Az utdbbi évtizedekben kiillonbdz6 gének egyes
valtozatait, polimorfizmusait — az emberi szervezet-
ben betoltott, legtdbbszor szabalyoz6 szerepiikbdl
kifoly6lag — kapcsolatba hoztak a fizikai teljesitmény
nagy képességcsoportjaival, az erével, az alloképes-
séggel €s a gyorsasaggal. Szamos nemzet neves ku-
tatocsoportja egészen napjainkig szélesiti az emberi
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1. tAblazat. Az alloképességi teljesitménnyel kapcsolatba hozott génvaltozatok
Table 1. The gene polymorphisms associated with the endurance performance
Gén LokAci6 Polimorfizmus All6képességi marker

ACE - Angjotenzin-konvertalé enzim 17923.3 Alu I/D (rs4646994) I *
ACTNS - Alfa-actinin-3 11ql13.1 R577X (rs1815739 C/T) 577X %
ADRB?2 - Béta 2-es adrenerg receptor gén 5q31-q32 Gly16Arg (rs1042713 G/A) 16Arg %
BDKRB2 - 2-es tipust bradikinin receptor gén 14932.1-q32.2 |+9/-9 (exon 1) rs1799722 C/T -9T

GNB3 - Guanin nukleotid k6t6 fehérje - béta 3 2p13 rs5443 C/T (C825T) T

HFE - Hemokromatdzis gén 6p21.3 His63Asp (rs1799945 C/G 63Asp

HIF1A - Hipoxia indukélta faktor 1 - alfa alegység 14q23.2 Pro582Ser (rs11549465 C/T) Pro582

PPARA - Peroxiszoma proliferator-aktivalt

receptor- alfa alegység 22q13.31 rs4253778 G/C G

PPARGCIA - Peroxiszéma proliferator-aktivalt

receptor y (PPARy) koaktivator 1a (PGCla, 4pl15.1 Gly482Ser (rs8192678 G/A) Gly482

amelyet a PPARGC1A kodol)

genetika tudomanyanak ismereteit, amely kezdemé-
nyezésben hazank hozzaértéi is jeleskedtek (Dékany
és mtsai, 2007; Falus és Pucsok, 2007). A témaban
kozolt eredmények mind azt mutatjak, hogy a sport
és a genetika kapcsolata utat nyithat a jové korok
emberi teljesitményeinek még magasabb szintre tor-
ténd fejlesztéséhez.

A kiemelked6 sportteljesitmények hatterében a
jelentésen kiillonboz6 szintli emberi képességek all-
nak. Az elsé szintjét ezen adottsagokban jelentkez6
eltéréseknek, ratermettségnek nevezziik, ami meg-
mutatja, hogy minimalisnak mondhat6é edzésmun-
kaval, mennyire eredményes valaki. A masodik foko-
zat keretében beszélhetiink edzhet6ségrol, amely fo-
galom lényege, hogy a sportolé szervezete milyen
gyorsan képes alkalmazkodni egy adott terheléshez.
A harmadik szint a legfels6 hatarat jelenti az éveken
at tarto intenziv edzésmunkanak, amelynek fontos
részét képezi mind a versenysportol6 ratermettsége,
mind pedig a terheléshez valé adaptacidja (Joyner,
2019).

A kovetkez6kben 6sszefoglaljuk azokat a génval-
tozatokat, amelyeket az utébbi évtizedekben a leg-
gyakrabban parositottak valamilyen fizikai képesség-
csoporttal. Elemzésiinkben kiillon csoportot képvi-
selnek azok a polimorfizmusok, amelyek osszefiig-
gésben allhatnak az alléképességi munkaval. Egy
masik része a tanulmanynak kitér az er6-dominans
és rovid tavon fenntartott teljesitményhez kotott val-
tozatok Osszefiiggésére, illetve egy rovid osszefoglalas
is helyet kap az attekintésben, amely a csapatsport-
agakkal parhuzamba vont génekkel foglalkozik.

Az alloképességgel kapcsolatba hozott
génvaltozatok
Az alloképességi munkaban meghatarozo szerepe
van a maximalis oxigénfelvevo képességnek (VO,max),
a laktat értékek alakulasanak, és a mozgas gazdasa-

gossaganak is (HIF1A) (Joyner, 2019). Ezen kiviil
donté fontossagu az egyes szervrendszerek magas
foku 6sszehangolt mtikddése, mint a sziv és a kerin-
gési- és légzorendszer funkcionalis kapacitasa
(BDKRB2, ADRB2, GNB3), illetve az egyes anyag-
csere folyamatok hatékonysaga (ACTN3, HFE,
PPARA, PPARGC1A) (Radak, 2016), valamint a fara-
dassal szembeni ellenallé képesség (ACE) kiemel-
kedé szerepe ma mar tankonyvi adat (Pavlik, 2013).

Az elemzésben szerepl6 génvaltozatok a fent em-
litett, az alloképességet dontéen meghatarozé rend-
szerek miutkodésében, illetve ezekkel osszefiiggd
kilonboz6 regulacids folyamatokban vesznek részt
(1-2. tAblazat).

ACE

Az angiotenzin-konvertal6 enzimet k6dol6 gén az
egyik leggyakoribb a sport témakorében vizsgalt po-
limorfizmusok kozott. Az ACE gén 16-os intronjan
elhelyezkedd delécids és inszerciés (D/I) polimorfiz-
musok koziil az I allél elényt jelenthet a faradas re-
zisztencia (Montgomery €s mtsai, 1998), illetve a
kontraktilitasi hatasfok szempontjabdl (Williams és
mtsai, 2000). Megjelenése feltételezhet6en gyakoribb
az alloképességi sportolok korében, mert ezen sport-
agak képvisel6i szempontjabol kiemelten fontos az
oxigénigény lehet6ség szerinti legmagasabb fokua ki-
elégitése (Bosnyak €és mtsai, 2014, 2017). Az elsé ta-
nulmany, amelyben a génvaltozatot kapcsolatba hoz-
tak a sportteljesitménnyel 1998-ban késziilt 64 élvo-
nalbeli ausztral evezds részvételével (Gayagay €s
mtsai, 1998). A vizsgalatot szamos masik kovette,
mely publikaciok tobbsége az I allél kapcsolatat eré-
siti a kiemelkedd sportteljesitménnyel, illetve egyes
szakirodalmak kifejezetten a magas szintt alloké-
pességi munkaval hoztdk oOsszefiiggésbe az allélt
(Myerson és mtsai, 1999; Dékany és mtsai, 2006;
Min és mtsai, 2009; Jelakovic és mtsai, 2000;
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2. tablazat. Magyar alloképességi élsportolok korében vizsgalt génpolimorfizmusok, kapott eredmények
Table 2. The gene polymorphisms associated with the Hungarian endurance elite athletes, and the results

Gén polimorfizmus Allél Vizsgalat éve Igazolhat6 kapcsolat
ACE I/D I 2013 nem
BDKRB2 +9/-9 =9 2014 igen
GNB3 C825T 825T 2020 igen
HIF1A Pro582Ser Pro 2020 nem

Shenoy, és mtsai, 2010; Jastrzebski és mtsai, 2014). BDKRB2

A magyar sportol6i mintan 2013-ban késziilt vizsga-
latban azonban nem volt egyértelmiien igazolhat6 a
kapcsolat a polimorfizmus és az alloképességi telje-
sitmény kozott (Bosnyak és mtsai, 2013), amely
eredmény egybecseng egyéb kiilfoldi mintakra vonat-
koz6 szakirodalmakkal (Scott és mtsai, 2005; Ah-
metov és mtsai, 2009; Tobina és mtsai, 2010; Ash és
mtsai, 2011).

ACTN3

Az alfa-actinin-3 fehérjét kodolo ACTN3 gén geno-
tipusait leginkabb élversenyz6k mintaiban vizsgal-
tak, ennek oka, hogy az izom funkcionalis teljesito-
képességét befolyasol6 hatasok legjobban az extrém-
nek mondhaté emberi teljesitményeknél figyelhet6k
meg (Bosnyak és mtsai, 2013). A fehérje, miikodését
tekintve, rogziti a kontraktilis elemeket a vazizom
2-es (gyors) tipusu izomrostjainak Z-vonalainal
(Harada és mtsai, 2018). Azaltal, hogy a gyors rostok
aranya és nagy sebesség melletti 6sszehtz6do képes-
sége, valamint az edzésadaptaciéo minésége genetika-
ilag er6sen meghatarozott, mindenképpen felmertil
a kérdés, hogy lehet-e befolyasol6 szerepe az ACTN3
gén R/X polimorfizmusanak az el6bbiekben (Bos-
nyak és mtsai, 2013).

Az els6 kutatécsoport, aki a génvaltozat és a
sportteljesitmény kapcsolatarél készitett leirast,
Yang és munkatarsai voltak 2003-ban. A nemzetkozi
tanulmanyok jelentés része arrol szamolt be, hogy
az X allél jelenléte, illetve az XX genotipus gyakori-
saga a nagy izomer6t igényl6 sportagakat, valamint
a sprint tavokat teljesit6 versenyz6knél alacsonyabb
(Niemi and Majamaa, 2005; Roth és mtsai, 2008;
Druzhevskaya és mtsai, 2008; Kim €és mtsai, 2014;
Coelho és mtsai, 2019). Azonban szamos eredmény
arrol arulkodik, hogy egyértelmt parhuzam mégsem
vonhato6 a polimorfizmus X allélja és az alloképességi
teljesitmény kozott (Doring és mtsai, 2010b; Yang és
mtsai, 2007; Saunders és mtsai, 2007), valamint
akadnak irodalmi példak, amelyekben a kapott ada-
tok alapjan kijelentik, hogy még a génvaltozat sport-
tal valo egyértelmii kapcsolata sem tisztazott (Coelho
és mtsai, 2016; Scott és mtsai, 2010).

A 2-es tipust bradikinin receptor gén 1-es exon-
jan elhelyezkedé inszerciés és deléciés polimorfiz-
musat szintén kapcsolatba hoztak a fizikai aktivi-
tassal, ezen kivill tanulmanyoztak még a génvaltozat
Osszefiiggését a magas vérnyomassal, illetve a kardi-
ovaszkularis betegségekkel. A feltehet6en a sporttel-
jesitménnyel 6sszefiiggésben all6 -9 polimorfizmus,
a +9-essel szemben fokozza a gén transzkripciojat,
illetve elmondhat6, hogy jelent6sebb a receptor
mRNS expresszi6 (Hallberg és mtsai, 2003; Williams
és mtsai, 2004; Saunders és mtsai, 2006). Mind a
nemzetkozi, mind pedig a hazai vizsgalatok eredmé-
nyeit figyelembe véve elmondhato, hogy a génvaltozat
-9 alléljanak megjelenése kedvezSbb lehet alloképes-
ségi sportolok korében (Saunders és mtsai, 2006;
Bosnyak és mtsai, 2014; Gronek és mtsai, 2018).

Azonban olvashatok olyan kozlések, melyek sze-
rint nem igazolhat6é egyértelmtiien az 0sszefiiggés a
2-es tipusu bradikinin receptor gén és a fizikai telje-
sitmény kozott (Eynon és mtsai, 2011; Sawczuk és
mtsai, 2013; Grenda és mtsai, 2014; Zmijewski és
mtsai, 2016).

ADRB2

A béta 2-es adrenerg receptor gén szamos sejtti-
pusban megtalalhaté az emberi szervezetben, ebbdl
kiindulva elmondhat6, hogy kulcsfontossagu szere-
pet jatszik a keringési, a 1égz4, a vaszkularis és az
endokrin rendszerek, illetve a kézponti idegrendszer
regulaciéjaban (Ahmetov és mtsai, 2012). Az ADRB2
gén Glyl6Arg egypontos nukleotid-polimorfizmusa
hatassal van a receptor stirtiségre, ami hozzajarul a
nyugalmi kardialis teljesitményhez és a verétérfogat
nagysagahoz is (Snyder és mtsai, 2006). A génvalto-
zat 16Arg allélja nemzetkozi kutatécsoportok ered-
ményei alapjan az alloképességi teljesitménnyel hoz-
hat6é kapcsolatba (Wolfarth és mtsai, 2007; Tsianos
és mtsai, 2010), azonban a tanulmanyok tdbbsége
azt hangsulyozza, hogy az egyértelmti 0sszefiiggés fel-
tarasa érdekében tovabbi, ismétld vizsgalatok elvég-
zése indokolt.
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3. tablazat. Az er6-dominanciaju sportagakkal kapcsolatba hozott gén polimorfizmusok
Table 3. The gene polymorphisms, which associate with the power performance

HIF1A

A hipoxia indukalta faktor la egy, az oxigén-
anyagcserével szoros Osszefiiggésben allé faktor,
amely szamos masik gén hipoxias ingerekre adott
expressziodjat szabalyozza. A HIF 1A részt vesz az oxi-
gén, a glikolitikus enzimek, illetve a glitk6z szallita-
saban (Doring és mtsai, 2010a). Szamos nemzet-
kozi, illetve hazai vizsgalat eredménye mutat ra arra
a tényre, hogy a gén Pro582Ser polimorfizmusa szo-
ros Kkapcsolatban Aallhat a sportteljesitménnyel
(Eynon és mtsai, 2010; Doring és mtsai, 2010a;
Cigszczyk €s mtsai, 2012; Drozdovska és mtsai,
2013; Bosnyak és mtsai, 2020). A génvaltozat Pro al-
1éljat tobb esetben az alloképességi teljesitménnyel
parositottak a kapott adatokat figyelembe véve.
2010-ben egy tanulmany keretében kozolték, hogy a
Pro/Pro homozigbota genotipus megjelenése gyako-
ribb az alloképességi sportolok csoportjaban (Doring
és mtsai, 2010a). Azonban a hazai eredmények nem
tamasztottak ala a Pro allél kapcsolatat az alloképes-
ségi munkaval a magyar sportolokkal készitett vizs-
galatukban (Bosnyak és mtsai, 2020).

GNB3

A béta 3-as guanin nukleotid kotd fehérje feladata
az emberi szervezetben megtalalhat6 heterotrimer G-
protein béta alegységének kodolasa. A génen beliil a
825-08s pozicién talalhaté meg a sportteljesitménnyel
is kapcsolatba hozott C825T polimorfizmus, amely
valtozat a citozin (C) és a timin (T) cseréje altal jon
Iétre. Egyes tanulmanyok allitasa szerint a génvalto-
zat hatassal lehet ezen kiviil a szivirekvencia szaba-
lyozasara, illetve talsuly kialakuldsara is (Rankinen
és mtsai, 2002; Li és mtsai, 2016). A C825T poli-
morfizmust tObbnyire az alloképességi sportolok ko-
rében vizsgaltak, a kozolt adatok legtobb esetben
ramutattak a tényre, hogy a nukleotid kotS fehérje
825T valtozata Osszefiiggésben allhat az alloképes-
ségi teljesitménnyel (Eynon és mtsai, 2009; Ruiz és
mtsai, 2011; Giilyasar és mtsai, 2014). Hasonlo

Gén Lokéacio Polimorfizmus Er6 marker
ACE 17q23.3 Alu I/D (rs4646994) D
ACTN3 11q13.1 R577X (rs1815739 C/T) R577
AMPD1 - Adenozin monofoszfat deaminiz 1 1p13 GIn12X (rs17602729 C/T) GIn12
HIF1A 14921-q24 Pro582Ser (rs11549465) 5825er
l‘u’lflggof_t:f tipusd monokarboxil 1p12 A1470T (rs1049434) T
MSTN - Miosztatin 2q32.2 K153R (rs1805086) K
PPARA 22q13.31 G/C (rs4253778) C
f;i‘;gr‘_ngn’ﬁ:éa‘ﬁgg‘gf“émpakﬂvm 3p25 Pro12Ala (rs1801282 C/G) 12Ala

eredményre jutottak Bosnyak és munkatarsai (2020)
is tanulmanyukban, amelyben magyar alloképességi
sportolok mintait vetették 6ssze a kontrollcsoporté-
val. Ezzel szemben fontos hangstlyozni azt is, hogy
akadnak olyan irodalmi forrasok, melyek semmiféle
kapcsolédast nem véltek felfedezni vizsgalataik so-
ran a polimorfizmus és a fizikai teljesitmény kozott
(Sawczuk és mtsai, 2014; Grenda és mtsai, 2015).

HFE

A genetikai hemokromatoézis egy autoszomalis re-
cessziv 6roklédési rendellenesség, amely tobblet vas
felszivodast indukal és annak eltarolodasat eredmeé-
nyezi az emberi szervezetben (Walker és mtsai, 1998;
Ahmetov és mtsai, 2012). A vas ugyanakkor kiemel-
kedéen fontos dsszetevlje az oxigénkots fehérjék-
nek, amelyek kulcsszerepet jatszanak a sportol6i
teljesitmény, f6leg az aerob alloképesség alakulasa-
ban. A HFE gén H63D polimorfizmusa igazoltan be-
folyasolja a szervezetben tarolt vas mennyiségét
(Semanova és mtsai, 2020), ezaltal egyes tanulma-
nyok Osszefiiggést kerestek az alloképesség és a he-
mokromatézis fehérje kozott. Semanova és munka-
tarsai altal 2020-ban nyilvanossagra hozott eredmé-
nyek azt mutattak, hogy egyértelmten igazolhat6 a
kapcsolat a génvaltozat és az elit alloképességi telje-
sitmény kozott orosz sportolék korében. Azonban a
nemzetkozi irodalmak jelentés része mégis arrol
szamol be, hogy a kapott adatok alapjan nem alata-
maszthat6 a fehérje hatasa a fizikai teljesitményre
(Chicharro és mtsai, 2004; Santiago és mtsai, 2009;
Luszczyk és mtsai, 2017; Griff, 2019).

PPARA
A peroxiszoma proliferator-aktivalt receptor alfa
alegysége egy atir6 faktor, amely részt vesz a zsir €s
ezen kiviil a testtomeg €s a vaszkularis eredetti gyul-
ladasok kontrollalasa a szervezetben. Az alloképes-
ségi munka noveli a mitokondriumok szamat és az
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4. tablazat. Magyar erdsportokat 1izé élversenyzék korében vizsgalt génpolimorfizmusok, kapott ered-

mények

Table 4. The gene polymorphisms associated with the Hungarian power elite athletes, and the results

1-es tipusu rostok aranyat a vazizomban, illetve fo-
kozza a zsirsav oxidaciot (Russell és mtsai, 2003),
ezért szamos Osszefiiggésvizsgalat késziilt a PPARA
gén G polimorfizmusaval. A kutatécsoportok zéme
arrol szamolt be, hogy a G allél jelentés mértékben
befolyasol6 tényezd lehet az alloképességi teljesit-
ményt tekintve (Ahmetov és mtsai, 2007; Petr és
mtsai, 2018). Ahmetov és munkatarsai egy 2009-ben
késziilt tanulmanyban szintén megerdsitették a gén
G alléljanak osszefiiggését az aerob teljesitménnyel
(Ahmetov és mtsai, 2009). Lopez-Leon és munkatar-
sai 2016-ban 760 alloképességi sportolo és 1 792
kontroll személy mintait dolgoztak fel és az eredmé-
nyek alapjan a sportolék korében jelentésen maga-
sabb volt a GG genotipus frekvencidja. Egy egészen
friss elemzésben, amely 2019-ben késziilt, Petr és
munkatarsai is hasonl6 adatokat kozoltek, miszerint
az alloképességi €élsportolok korében gyakoribb a
polimorfizmus G alléljanak jelenléte.

PPARGCI1A

A peroxiszéma proliferator-aktivalt y receptor ko-
aktivator lo fehérje kiemelkedd fontossagu szerepet
tolt be a gliikkéz és a zsirsav oxidacidéban, a mito-
kondrialis biogenezisben, és a vazizomrostok 1-es ti-
pust rostok iranyaba torténd atalakuldsaban
(Ahmetov és mtsai, 2012; Chen és mtsai, 2019). A
génvaltozat funkcioi alapjan szamos tanulmany vont
parhuzamot a sportteljesitmény és a kodol6 gén ko-
zott (Tural és mtsai, 2014; Petr és mtsai, 2019). A
Gly482 allélt legtobb esetben az alloképességi mun-
kaval hoztak kapcsolatba (Eynon és mtsai, 2009,
2010; Maciejewska és mtsai, 2012; Tharabenjasin
és mtsai, 2019). Eynon és munkatarsai (2009) 155
izraeli alloképességi €s sprint szamokban jeleskedé
sportol6 kozremtikodésével arrol szamoltak be, hogy
a Gly/Gly genotipus el6fordulasa gyakoribb az elit,
alloképességileg edzett vizsgaltak korében. A kutato-
csoport 2010-ben, hasonl6é kondiciokkal megismé-
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telt tanulmanyanak eredménye is megerésitette az
el6z6 évben publikalt adatokat (Eynon és mtsai,
2010). Azonban el6fordul olyan nyilvanossagra ho-
zott irodalmi forras is, amely arrol arulkodik, hogy
éppen ellenkezdbleg, inkabb a Ser482 allél gyakori-

saga a nagyobb az alloképességi sportokat iz6k ko-

Gén polimorfizmus Allé] Vizsgalat éve Igazolhat6 kapcsolat
ACEID D 2013 igen
ACTN3 R577X R577 2013 nem
HIF1A Pro582Ser 582Ser 2020 nem
MCT1 T1470A T 2021 nem

zott: 112 japan kozépkoru férfival készitett vizsgala-
tukban a Ser482 allélt magasabb aerob kapacitassal
parositottak (Nishida és mtsai, 2015).

Az erével kapcsolatba hozott génvaltozatok

Az izomer? fejlesztésének hatékonysaga gyakran
még adott sportagon belill is jelentds egyéni eltéré-
seket mutat. Az erg kialakulasa szempontjabol meg-
hataroz6 tényez4 lehet az izmok keresztmetszeti
gyarapodasa (AMPD1, MSTN) (Radak, 2016), az
anaerob energiabefektetést igénylé edzések és az
ezzel jar6 laktat értékek alakulasa (HIF1A, MCT1),
ezen kivill az izmok anyagcseréjének a mingsége
(ACTN3, PPARA, PPARG), valamint elengedhetetlen
a faradassal szembeni védekez6 képesség az anaerob
zbnaban végzett munka miatt (ACE).

A kovetkez6 szakaszban azok a génvaltozatok
szerepelnek (3-4. tAblazat), amelyek az izomerd fej-
leszthet6ségét befolyasolhatjak, illetve részt vesznek
a sziikséges szabalyoz6 folyamatokban.

ACE

A korabban mar emlitésre keriilt angiotenzin-
konvertal6 enzim delécios és inszercids polimorfiz-
musa esetében, mig egyes tanulmanyok az I allélt az
alléképességi munkaval parositottak, addig mas
elemzések a D valtozatot az er6 és a rovidtava ener-
giabefektetést igényld sportagakkal kapcsoltak dssze
(Myerson és mtsai, 1999; Woods és mtsai, 2001;
Jones és mtsai, 2002). A D allélnal jelent6sen maga-
sabb a plazma és a szoveti ACE szint (Hagberg és
mtsai, 1998). Costa és munkatarsai (2009) portugal
uszok részvételével folytatott vizsgalatukban szoros
Osszefiiggést allapitottak meg a gén D alléljanak gya-
korisaga és az elit rovidtava aszok kozott. Hasonlo
eredményre jutottak Kim és munkatarsai (2010) is,
akik 155 koreai élvonalbeli erésportolo kozremtiko-
désével készitették felmérésiiket, valamint Bosnyak
és munkatarsai (2013), akik magasabb gyakorisagot
észleltek magyar, kiizdésportokban jelesked6k ko-
rében. Ezzel szemben akadnak olyan kozlések, ame-
lyek nem tudték egyértelmiien igazolni az allél és a
sportoloi teljesitmény kozotti parhuzamot (Rodri-
guez-Romo és mtsai, 2010; Gineviciene és mtsai,
2016).
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ACTN3

Az alfa-actinin-3 élvonalbeli sportolokon legin-
kabb vizsgalt genotipusai koziil az XX valtozat mar
emlitésre keriilt az alloképességi teljesitmény kap-
csan, ugyanakkor szamos tanulmany a polimorfiz-
mus RR genotipusat egyértelmtien az er6-domi-
nanciaja, illetve a rovid idej, nagy energiabefekte-
tést igényld sportagakkal parositotta (Papadimitriou
és mtsai, 2008; Eynon és mtsai, 2010; Pickering és
Kiely, 2017; Yang és mtsai, 2017). Eynon és munka-
tarsai (2009) izraeli elit atlétakkal készitett felméré-
siikben is szoros kapcsolatot véltek felfedezni az R
allélt hordozok és a sprint teljesitmény kozott. Ha-
sonléan Papadimitriou és munkatarsai (2016) egy
kés6bb készitett elemzésiikben arra a megallapitasra
jutottak, hogy azok a sportolok, akiknél az R allél je-
lenléte volt meghataroz6, tobbségében gyorsasagi
munkat igénylS sportagakat tiztek.

Fontos azonban megemliteni, hogy el6fordulnak
olyan tanulmanyok, amelyek a polimorfizmus RR ge-
notipusanak szerepét nem tudtak igazolni az eré és
arovidtavu energiaraforditast megkoveteld sportaga-
kat képvisel6k korében (Bosnyak és mtsai, 2013; Ki-
kuchi és mtsai, 2016).

AMPD1

Az adenozin monofoszfat deaminaz (AMPD)
enzim szabalyozo6 szerepet tolt be az izmok metabo-
lizmusaban. A fizikai aktivitas befolyasolja az AMPD
hatasat a vazizmokon beliil, valamint a gén kifejez6-
dése dsszefiigg az izomrostok aranyaval is. Igy meg-
figyelhet6 az is, hogy az izomanyagcserét befolyasolo
gén aktivitdsanak csokkenésével parhuzamosan né
a 2-es tipusu gyorsrostok aranya. Az AMPD izom-
specifikus izoformaja, az adenozin monofoszfat de-
aminaz 1 (AMPD1), bar az izmok 0sszes rosttipu-
saban jelen van, mégis leginkabb a gyors rostokban
nyilvanul meg (Ginevic¢iené és mtsai, 2014), ezaltal
egyes tanulmanyokban parhuzamot vontak a génval-
tozat C34T nonszensz mutaci6ja és a sportteljesit-
mény kozott (Lucia és mtsai, 2006; Muniesa és
mtsai, 2010). A T allélt szamos elemzés a gyors ener-
giabefektetést igényl6 sportagakkal hozta ¢sszefiig-
gésbe, Gineviciené és munkatarsai (2014) litvan eré
¢és sprint szamokban jelesked6k korében végzett fel-
mérései is hasonl6 eredményeket hoztak. Ezen kiviil
Cieszczyk és munkatarsai (2011) evez6sok bevona-
saval készitett vizsgalata szerint is egyértelmtien a T
allél jelenléte volt magasabb a sportolok kozott.
Rubio és munkatarsai (2005) altal kozolt tanulmany-
ban élvonalbeli alloképességi sportolok vettek részt.
A cikkbdl kideriil, hogy a T allél gyakorisaga alacso-
nyabbnak bizonyult az alloképességi csoportban.
Azonban akadtak olyan adatok is, amelyek vagy az
AMPD1 gén C alléljaval talaltak pozitiv 0sszefiiggést
a gyorsasagi teljesitménnyel (Dionisio és mitsali,

2017), illetve el6fordult olyan elemzés is, amely sem-
miféle parhuzamot nem tudott vonni a génvaltozat
és a fizikai aktivitas kozott (Perez és mtsai, 2006).

HIF1A

Mig a hipoxia indukalta faktor o Pro alléljanak
megjelenését a sportolok korében a kozolt tanulma-
nyok jelent6s részében az alloképességi spotagak-
ban, addig a génvaltozat Ser alléljat jellemz6en az erd
és a gyorsasagi sportagakban jelesked6k hordozzak.
Cieszczyk és munkatarsai (2012) élvonalbeli evezs-
sok korében végzett felmérésiik soran megallapitot-
tak, hogy a Ser allél jellemzGen gyakoribb az él-
versenyz6kbdl kialakitott csoportban, mint a kont-
roll személyek kozott. Hasonl6 adatokat tudtak ko-
zolni Gabbasov és munkatarsai (2013), akik 208
orosz, er6-dominanciaju sportagban jeleskedd spor-
tolot vizsgaltak. Elemzésiikbdl kideriilt, hogy a Ser
allél joval magasabb szamban fordult el6 akar a suly-
emeldket, akar a birkézékat hasonlitottdk dssze a
kontrollcsoport szereplgivel. Valamint ugyanerrél az
eredményrdl szamoltak be Drozdovska és munka-
tarsai (2013) is, 210 élsportoloval végzett vizsgala-
tukban. Azonban akadnak olyan elemzések is,
amelyek éppen ellenkezdleg, a génvaltozat Pro allél-
janak nagyobb gyakorisagat igazoltak az eré-domi-
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mtsai, 2010; Bosnyak és mtsai, 2020).

MSTN

A miosztatin, vagy mas néven GDF-8 (growth dif-
ferentiation factor 8, novekedési faktor 8) génre az
utoébbi években egyre novekvd figyelmet forditottak
azaltal, hogy az MSTN gén variacioi 0sszefiiggést mu-
vizsgalt emlSs fajnal, kiilondsképpen a szarvasmar-
hak, az egerek és a kutyak korében. Tovabba jelentés
kapcsolat volt kimutathato6 telivéreknél a gyorsasag,
valamint a verseny-alloképesség és az MSTN egyes
polimorfizmusai kozott (Sharma és mtsai, 1999;
Santiago és mtsai, 2011). Mivel a génvaltozat kozvet-
len befolyassal bir az izomtdémeg novekedésére az
emlésallatoknal, igy tobb kutatécsoport is human
vizsgalatokat kezdeményezett, amelyeket attekintve
elmondhat6, hogy az elemzések nagy része a K153R
polimorfizmust parositotta és hozta kozvetlen kap-
csolatba az er6-dominanciaja teljesitménnyel (San-
tiago és mtsai, 2011; Li és mtsai, 2014; Fuku és
mtsai, 2016; Ben-Zaken és mtsai, 2015, 2017). A ta-
nulmanyok jelentés hanyada a valtozat K alléljat az
er6 sportagakban jelesked6kkel kapcsolta Ossze.
Santiago és munkatarsai (2011) a lab exploziv erejét
mérték fel és megallapitottak, hogy az KK genotipust
hordozok a teszteken jobb eredményekkel szerepel-
tek. Ben-Zaken és munkatarsai felmérésiikben
(2015) kimutattak, hogy az RR genotipus nem jel-
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lemz6 az erésportolok korében, majd hasonléd ada-
tokat tudtak kozolni egy kés6bb megismételt vizsga-
latukban is (2017). Azonban akadtak olyan kozlések
is, amelyek nem tudtak méréseikkel egyértelmiien
alatamasztani a polimorfizmus és a sportoldi telje-

sitmény kozotti kapcsolatot (Fuku és mtsai, 2016).

MCT1

Az 1-es tipust monokarboxil transzporter egy 14
taglh membran-protein csaladnak, a monokaroboxil
transzportereknek (MCT) a tagja. A nemzetkozi ta-
nulmanyok nagy része a laktat, a piruvat, a keton-
testek és a rovid lancu zsirsavak transzportfolya-
mataival hoztak dsszefiiggésbe (Halestrap, 2012; Ha-
lestrap és Wilson, 2012; Pérez-Escuredo és mtsai,
2016; Felmlee és mtsai, 2020). Az MCT1-es gén
T1470A polimorfizmusat tobb kutatécsoport is 6sz-
szekapcsolta a sportteljesitménnyel, f6ként azaltal,
hogy a génvaltozat részt vesz a laktat szallitasban az
izomsejtek esetében is (Sawczuk és mtsai, 2015;
Kikuchi és mtsai, 2017; Massidda és mtsai, 2018;
Guilherme és mtsai, 2021). A minor allél kapcsolatat
f6ként a rovid tava, nagy energiabefektetést igényld,
valamint az er6-dominanciaju sportagakkal tobb
publikalt tanulmany is megerdésitette. Sawczuk és
munkatarsai altal 2015-ben, 212 sportolé bevonasa-
val készitett vizsgalatban a szerz6k hangsulyozzak,
hogy a sprint és er6 sportagak képvisel6i joval na-
gyobb aranyban hordoztak a két minor allélt, 0ssze-
hasonlitva 6ket a kontroll- és az alloképességi cso-
portokkal (Sawczuk és mtsai, 2015). Hasonl6 ered-
ményre jutottak Ben-Zaken és munkatarsai is, akik
futékkal és uszokkal végeztek méréseket (2015), va-
lamint egy egészen frissen készitett vizsgalat is a
minor allél gyakoribb eléfordulasar6l arulkodik
sport-maszok korében (Saito és mtsai, 2021). Ezzel
egybevagoan Guilherme és munkatarsai (2021) a
major allél homozigbdta genotipust az alloképességi
sportolok korében talaltak gyakoribbnak.

PPARA

A peroxiszoma proliferator-aktivalt receptor alfa
alegységét a szervezetben szamos teriileten betoltott
regulacios szerepe miatt, nem csak az alloképességi,
hanem a f6ként er6-dominanciaju teljesitménnyel is
parhuzamba hoztak. Mig a génvaltozat G alléljat leg-
inkabb az alloképességi sportokban jelesked6k hor-
dozzak, addig tobb vizsgalat eredménye arulkodik
arrol, hogy a C allél megjelenése f6ként az erd spor-
tolok korében jellemz6 (Ahmetov és mtsai, 2013;
Petr és mtsai, 2014, 2019; Murtagh és mtsai, 2020).
Ugyan Ahmetov és munkatarsai (2013) nem sporto-
l6kkal, hanem kozépiskolas gyermekekkel végeztek
gyorsasagi és robbanékonyerd-dominanciaju méré-
seket, eredményeik szerint ebben az esetben is el-
mondhat6, hogy egyes teszteken a C allélt hordoz6

vizsgaltak szerepeltek jobban a G alléllal rendelkez6
tarsaikhoz képest. Murtagh és munkatarsai (2020)
élvonalbeli labdaragokkal készitett vizsgalatukban is
hasonl6 eredményre jutottak. Valamint Petr és mun-
katarsai altal 2014-ben, majd 2019-ben megismételt
felmérés is ala tudta tamasztani a génvaltozat C allél-
janak gyakoribb el6fordulasat az eré sportokban ki-
valo vizsgaltak korében (Petr és mtsai, 2014, 2019).

PPARG

A peroxiszéma proliferator-aktivalt receptor
gamma génnek meghatarozo a szerepe az energiafor-
galom szabalyozasaban, illetve a gliikkoz- és zsir-
dontéen befolyasolja a zsir-szénhidrat metaboliz-
mus, ezért a PPAR géncsalad tobb tagjat és atiro6 ko-
aktivator proteinjeiket is szamos kutatécsoport
kapcsolta 6ssze a sportteljesitménnyel (Maciejewska-
Karlowska és mtsai, 2013, 2019; Lifanov és mtsai,
2014; Peplonska és mtsai, 2017; Petr és mtsai,
2018). A génvaltozat Prol12Ala polimorfizmus 12Ala
alléljat a kozolt eredmények alapjan leginkabb az
er6-dominanciaju sportteljesitménnyel lehet 6ssze-
fiiggésbe hozni (Ahmetov és mtsai, 2007, 2008; Ma-
ciejewska-Karlowska és mtsai, 2013; Drozdovska és
mtsai, 2013; Petr és mtsai, 2019). Drozdovska és
munkatarsai (2013) 210 ukran sportoléval készitett
felmérésébdl kidertil, hogy a szabalyozo6 gén 12Ala
alléljanak megjelenése joval gyakoribb volt az eré-
sportokat képvisel6k korében, mint az alléképesen
edzett résztvev6knél. Hasonl6an Maciejewska-Kar-
lowska és munkatarsai (2013), akik 660 lengyel
sportolot vizsgaltak, arrél szamoltak be, hogy az
Alal2 allél joval nagyobb aranyban volt megfigyel-
het6 az erésportolok korében.

A csapatsportokkal kapcsolatba hozott
génvaltozatok

Ha csapatsportagakrol beszéliink, altalanosan
megallapithato tény, hogy a csapat harom {6nél tobb
tagot Olel fel és a benne résztvevék kiillonb6zd szere-
peket latnak el a mérkézések soran. A sportolok egy-
mast segitve hoznak dontéseket, kommunikalnak,
reagalnak a helyzetekre és ami a legfontosabb, csa-
patként oldjak meg a versenyek soran felmeriilé
problémakat. E sportagak gyakran igénylik az egyes
képességcsoportok komplex fejlesztését azaltal, hogy
szerepl6i mas-mas taktikai mozzanatokat valdsita-
nak meg a kozos cél elérése érdekében. Kovetkezés-
képpen elmondhat6, hogy a csapatsportagakban
szamos fiziolégiai tényez6 fontos a magas szint tel-
jesitmény létrejottéhez, melyet a genetikai vizsgala-
tok elvégzése soran is figyelembe kell venni (Mas-
sidda és mtsai, 2019) (5. tablazat).

Napjainkban szamos tanulmany foglalkozik a
kapcsolat feltarasaval a genetikai variaciok és az él-
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5. tAblazat. A csapatsportagak korében leggyakrabban vizsgalt génvaltozatok
Table 5. The gene polymorphisms, which were more frequent investigated in the team sports

Gén Lokacib Polimorfizmus Kedvez6 allél
ACE 17q23.3 Alu I/D (rs4646994) D
ACTN3 11q13.1 R577X (rs1815739 C/T) C (Argb77)
MCT1 1p12 Glu490Asp (rs1049434 A/T) A (Glu490)
PPARA 22q13.31 (rs4253778) G/C C

versenyzok teljesitménye kozott, azonban a csapat-
sportolokkal elvégzett vizsgalatok szama jelent6sen
elmarad az egyéb sportagakban jelesked6kkel készi-
tett elemzésekhez képest. Csupan harom olyan ta-
nulmanyt lehet megemliteni, amelyekben egynél tobb
csapatsportag keriil felmérésre a témakorben (Mas-
sidda és mtsai, 2019). Ahmetov munkacsoportja bi-
zonyitotta, hogy az 6sszesen 665 orosz élversenyzd,
akik 14 kiilonboz6 csapatsportag kivalosagai voltak,
joval gyakrabban hordoztak a PPARA gén C alléljat,
Osszehasonlitva 6ket az 1 706 f6bdl all6 kontrollcso-
porttal (Ahmetov és mtsai, 2013). Eynon és munka-
tarsai 205 csapatsportolot mértek fel, és azt alla-
pitottak meg, hogy az ACTN3 577RR genotipusanak
el6fordulasa kevésbé volt gyakori a csapart sporto-
16k korében, igy a kutatécsoport nem tudta egyértel-
mien bizonyitani a génvaltozat kapcsolatat a csapat-
sportagakkal (Eynon és mtsai, 2014). Valamint ada-
taik atfedésben voltak Massidda és munkatarsaitol
(2015) szarmaz6 eredményekkel, miszerint az
ACTN3 R577X polimorfizmusa és a csapatsportagak
képvisel6i kozott nem vonhaté parhuzam, a tanul-
manyban 0sszesen 74 olasz élvonalbeli versenyzdé
szerepelt.

Mivel a témaban sziiletett irodalmak legnagyobb
része labdarugokkal készitett vizsgalatok adatairol
szamol be, igy az attekintés tovabbi részében e
sportag és az egyes, vele dsszefiiggésbe hozott poli-
morfizmusok leirasa foglal helyet.

Labdaragassal kapcsolatos génvaltozatok

A tanulmanyok jelent6s részénél a kutatocsopor-
tok arra koncentraltak, hogy a vizsgalt génvaltozatok
megjelenése hogyan fiigg dssze a sportolok eredmé-
nyességével (Massidda és mtsai, 2019).

Az ACTNS3 gén R577X polimorfizmusanak RR ge-
notipusat mar az elézéekben tisztazottan leginkabb
az er6-dominanciaja sportagakkal kapcsoltak dssze.
Labdarugok korében szamos tanulmany e valtozat
megjelenésének gyakorisagat erdsitette meg (Santi-
ago és mtsai, 2008; Egorova és mtsai, 2014; Ulucan
és mtsai, 2015). Az ACE gén I/D polimorfizmus al-
1élgyakorisagat vizsgal6 tanulmanyokban egymasnak
ellentmond6 eredmények adodtak. Korabban ké-
szilt felmérések adatai arrél szamolnak be, hogy az

ID genotipus frekvenciaja magasabb volt a labdariugo

jatékosok korében, mint az alloképességi sportolok-
nal (Juffer és mtsai, 2009; Ginevi¢iené¢ és mtsai,
2014). Ezzel szemben kés6bb nyilvanossagra hozott
adatok a sportagat a DD genotipussal kapcsoljak
0ssze, amely az erdsportoloknal volt gyakrabban
megfigyelheté (Egorova és mtsai, 2014; Ulucan és
mtsai, 2015, Galeandro és mtsai, 2017). Tovabba
akadnak arra vonatkozo6 adatok, hogy a labdarugok
gyakrabban hordozzak a PPARA gén C genotipusat,
amely valtozatot mas eredmények szintén az eré-do-
minanciaju sportagak képviselbivel hoztak szoro-
sabb kapcsolatba (Egorova és mtsai, 2014; Gine-
vic¢iené és mtsai, 2014). Végezetill Massidda és mun-
katarsai altal labdarugok bevonasaval elvégzett mé-
rése parhuzamot tudott vonni az MCT1 gén T1470A
polimorfizmus A allélja és a csatar posztot betoltd
jatékosok kozott (Massidda és mtsai, 2018).

Osszegzés

Szervezetiink genetikai hattere meghataroz ben-
niilnket a fogantatas pillanatatol, sziiletésiinktél
kezdve hordozzuk magunkban azokat a jegyeket, tu-
lajdonsagokat, képességeket, amelyeket sziileinktél
orokoltink. E tudomannyal val6 ismerkedés, akar
az egyes gének miikodésének feltérképezése komoly
segitség lehet az emberi test bioldgiai alapjainak fel-
deritéséhez. A mozgas az egyik legalapvet6bb sziik-
séglet. A mozgas, amely egy csecseménél még koor-
dinalatlan mozdulatok egyvelege, fejlédik odaig, hogy
egészen bonyolult kombinaciokat vagyunk képesek
végrehajtani, amely egy sportolonal sajat sportaga-
nak muvelése kozben akar a muvészet szintjéig is
emelkedik.

Amikor a sportteljesitmény hatterében re;jlé gene-
tikai meghatarozottsagok utan vizsgaloédunk, akkor
valojaban az ember fizikai képességeit jelent6sen
meghataroz6 két tudomanyteriiletet 6tvozziik. A
kapcsolat tisztazasa, esetleg megértése egyelére az
utobbi egy-két évtizedig nyalik vissza, amelyre mél-
tan mondhatjuk, hogy még vannak benne feltarast
igénylé részletek, igy az eddig feltérképezett teriiletek
véleményem szerint az elkovetkezd korok sporttudo-
manyos kutatasainak erds alapjat képezhetik.

Attekintésiink arra hivatott, hogy azokat az ered-
ményeket osszegytjtse és kozolje, amelyek a pilla-
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natnyi allaspontot tiikrozik a sport és genomika kap-
csolati feltardsaban. Leirasunkban helyet kaptak
azok a génpolimorfizmusok, amelyek szerepe legin-
kabb igazolt a sportoloi teljesitmény létrejottét ille-
téen. Valamint osszefoglalasunk elésegitheti az el-
igazodast tovabbi, a témaban sziilet6 tanulmany ese-
tében. Tovabba fontosnak tartjuk hangsulyozni a
tényt, hogy természetesen az elemzés csak egy szeg-
mensét mutatja be az eddig sziiletett munkaknak és
nem ad teljes, atfogo képet az 0sszes, a témaban 1ét-
rejott és kozolt adatrol.

Szamos eddig publikalt eredmény keriilt bemu-
tatasra, egy azonban teljesen bizonyosan megallapit-
hat6, hogy ez csak a kezdet, hosszu évek munkajat
igényli még, hogy teljes képet kaphassunk arrol,
hogy szervezetiink genetikai hattere milyen kapcso-
latban all a sportoloi teljesitménnyel. Ennek a hosz-
szu folyamatnak a jelenlegi fazisat titkkrozi irasunk,
illetve megmutatja, hol tartunk most...
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