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Az ut6bbi években megerdsitést nyert a fizikai teljesitmény jelentés mértékii genetikai meghatarozottsiga. Emel-
lett a sportoldshoz kothetd sériilésekre és betegségekre valé genetikai hajlamrdl is egyre nagyobb ismeretanyag dll
rendelkezésiinkre. A teljesitményt befolydsold génpolimorfizmusok vizsgilata lehet&séget kindl a sportdgi kivalasz-
tasi rendszer fejlesztésére. A sportolé genetikai profiljinak ismerete a jovében lehetévé teszi a személyre szabott
edzésprogram kidolgozasit és ezaltal a teljesitmény potencidlis novelését. A genetikai tesztek a jovében fontos sze-
repet jatszhatnak a sériilések és a betegségek genetikai kockazati tényezdinek sztirésében is.
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Review of genetic research and testing in sport

There is compelling evidence for a genetic contribution to physical performance. In addition, there is an advanced
scientific knowledge on the predisposition to sports-related diseases and injuries. Genetic testing of performance
related polymorphisms can serve as a new opportunity for developing the process of talent selection. Sport-related
genetic information may also allow for individualization of the training and improve performance. Genetic testing
may also play an important role in the pre-participation screening for injuries and disease risks.
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Roviditések

ACE = angiotenzinkonvertdlé enzim; ACTN3 = «-aktinin-3;
ADBR2 = béta-adrenerg receptor-2; AMPD1 = AMP dea-
minaz-1, ARVD = arrhythmogen jobb kamrai dysplasia; BAS-
ES = The British Association for Sport and Exercise Sciences;
BrS = Brugada-szindréma; CFS = Canada Fitness Survey;
CPVT = katecholaminerg polimorf kamrai tachycardia;
BDKRB2 = bradikininreceptor-B2; CKMM = izomspecifikus
kreatinkindz; GINA = Genetic Information Nondiscrimination

tor 1; LQTS = hosszt QT-szindréma; MMP3 = mitrix-metal-
loproteinaz-3; MSTN = myostatin; NOS3 = nitrogén-oxid-
szintetdz-3; PEP = performance enhancing polymorphisms;
PPARGC = peroxisome proliferator-activated receptor gamma
coactivator 1; SCD = sudden cardiac death; TCN = tenascin-C;
SQTS = rovid QT-szindréma; WADA = World Anti-Doping
Agency

Act; GWAS = Genom Wide Association Studies; HC = hyper-
trophids cardiomyopathia; HERITAGE = Health, RIskfactors,
exercise Training and Genetics; HIF1 = hipoxia indukalta fak-

Az orokitGanyagunk biztositja az élethez sziikséges ge-
netikai informdciét. A human DNS szekvencidja hor-
dozza az emberi fajra jellemzd tulajdonsigokat és egy-
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ben alapja az egyéni variaciok kialakuldsinak is. A human
genom bdzissorrendjének megismerése az ezredfordu-
16t kovetSen lehetévé tette a genomban rejlé genetikai
variabilitas feltérképezését. Az egyének kozotti kilonb-
ségek molekularis szint( forrdsa az Ggynevezett polimor-
fizmusokban rejlik. Polimorf génviltozatok hatirozzak
meg tovibba a betegségekre és bizonyos képességek-
re valé hajlamot is. Igy a génvaridnsok a kornyezeti té-
nyezOkkel interakcioban egyedi fenotipusok létrejottét
eredményezik.

A sportoldi teljesitmény komplex fenotipus, amelyet
olyan szamszerfien mérhet§ mutatokkal jellemezhe-
tink, mint példiul az izomerd, maximalis oxigénfel-
vevs képesség (VO, ), gyorsasig. Mindezen képes-
ségek genetikai determindltsiga igen jelentés mértékd
lehet. Ennek ellenére a sporttudomanyos kutatasok ko-
zel 95%-a a kornyezeti tényezék teljesitmény-élettani
hatasvizsgalatira helyezte a hangsulyt az ut6bbi évtize-
dekben. Azonban a molekularis genetikai technolégiak
térhéditasa a sporttudomdnyok teriiletén is Gj perspek-
tivakat eredményezett.

Evrdl évre tobb informécié all rendelkezésre a sport-
teljesitményt befolydsold génekrSl. A legujabb sport-
genetikai ismereteket évrdl évre a "The Human Gene
Map for Performance and Health-Related Fitness
Phenotypes’ cimid kozlemény foglalja 6ssze. Kiemelt
figyelem fordult a sportgenetikai tertiletén belil a sport-
sériilések és a kardioldgiai problémak genetikai fakto-
rainak vizsgalatira is. A sportolishoz kothetd sériilé-
sekre és megbetegedésekre valé hajlam feltérképezése
a sportolok egyénre szabott egészségmegdlrzésének
tavlati lehetGségét teremti meg.

Felismerve a genetikai kutatisokban rejlé lehetd-
ségeket, a Brit Sporttudomanyi Térsasig (The British
Association for Sport and Exercise Sciences — BASES) a
sportgenetikat a sporttudomdnyos kutatisok egyik leg-
fontosabb tertileteként jelolte meg [1].

A sportteljesitményt befolyasold
kandidans génvaltozatok

A fizikai teljesit6képesség genetikai meghatirozott-
sdgira az ikreket és csalidokat vizsgil6é epidemioldgiai
kutatasok hivtak fel els6ként a figyelmet. Ezek koziil a
legkiemelkedSbbek az amerikai HERITAGE (Health,
RlIskfactors, exercise Training and Genetics) [2] és a
Canada Fitness Survey (CFES) [3]. A kutatisokban a
teljesitménymutatdék (példaul maximalis oxigénfelvétel,
szubmaximalis aerob teljesitmény) igen jelentds herita-
bilitasat allapitottik meg. Az eredmények alapjin az is
nyilvanvalévd valt, hogy a fizikai tréningre felléps tel-
jesitménynovekedést, azaz az edzhetSséget is befolya-
soljak a genetikai faktorok [4]. Az elmult évtizedben
a kandidans gén kapcsoltsigi és asszociaciés modsze-
rek (GWAS — Genom Wide Association Studies) alkal-
mazasaval lehetGvé valt az orokletes tulajdonsagok hat-
terében allé gének és allélok identifikalasa.

Teljesitménnyel dsszefiiggo génviltozatok

A kutaték eddig tobb mint 200 génpolimorfizmust
hoztak Gsszefiiggésbe a fizikai teljesitménnyel [5]. Azo-
kat a génvaltozatokat, amelyck az dtlagnil jobb fizikai
teljesitményre hajlamosithatnak, Ggynevezett ’teljesit-
ménynovel§ polimorfizmusoknak’ (performance en-
hancing polymorphisms — PEP) is nevezik [6]. Ezek
koziil a legszélesebb korben vizsgiltak az angioten-
zinkonvertilé enzim (ACE) és az a-aktinin-3 (ACTN3)
polimorfizmusai, amelyeket mind a hosszt tava allé-
képességet, mind a gyorsasigot és erdt igénylS sport-
teljesitménnyel is kapcsolatba hoztak.

Angiotenzinkonvertalé enzim génpolimorfizmusok
szerepe a sportteljesitményben

Az angiotenzinkonvertilé enzim (ACE) a szervezet
vérnyomast, folyadék- és elektrolit-hdztartdsit szaba-
lyozé renin-angiotenzin-aldoszteron (RAAS) rendszer
része. Az ACE-gén két gyakori allélja a deletios (D) és
inszercidés (I) valtozatok. A gén deletids viltozatiban
hidnyzik a 16. intronbdl a 287 bazispar hossztsaga
Alu ismétl6d§ szekvencia [7]. A D allél a szérumban
és a szovetekben magasabb ACE-aktivitast, valamint
angiotenzin-II-szintet eredményez, mint az I allél [8].
Az ACE-génpolimorfizmusokat a sportteljesitménnyel
osszefliggésben  el8szor  Montgomery és munkatirsni
vizsgaltak. A munkacsoport megfigyelte, hogy az I allél
gyakorisiga magaslati hegymaszokndl magasabb, mint
a kontroll, nem sportolé populiciéban [9]. Gayagay és
munkatdrsai ausztril evezGsok korében mutattak ki az
1 allél dominancidjit [10]. Myerson és munkatirsai
szintén az I allél frekvencidgjait mérték fel kiilonbozs
versenytavon indulé atlétik korében. Kimutattak, hogy
a 200 méteren indulé futdkndl 0,35, kozéptaviutdk-
nal (400-3000 m) 0,53, mig 5000 méternél hosszabb
futészamokban indulé atlétiknal 0,62 volt az I allél
gyakorisaga [11]. Az eredmények arra engedtek kovet-
keztetni, hogy az ACE-gén I allélja hossza tava allo-
képességi teljesitménnyel fligg 6ssze. Ugyanakkor a D
allél jelenléte a gyorsasig- és erGorientalt sportagakban
lehet kedvez8. Tsiamos és munkatarsai rovid tava ver-
senyuszokndl [12], mig Nazarov és munkatirsai elit ro-
vidtavfuté atlétakndl mutattdk ki a D allél nagyobb
gyakorisagat [13].

Az ACE-génvaltozatok sportélettani hatdsai komp-
lexek. Az I/D polimorfizmusok befolyasoljak az izom-
rostok tipusat, az izom kontrakci6jat és novekedését is
[14]. Az I allélt hordozokban a firaddsnak ellendllébb,
I-es tipust lassi rostok dominancidjat irtak le [15].
Azonban jelenleg még nem ismert, hogy az ACE-gén
milyen molekuldris mechanizmuson keresztiil befolya-
solja az izomrost-6sszetételt.

Az ACE altal szabalyozott angiotenzin-II-nek sze-
repe van a myocytak tréning indukalta fejl6désében is
[16]. Mivel a deletios allélt hordozdék nagyobb ACE-
aktivitassal és ezaltal magasabb angiotenzin-II-szinttel
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rendelkeznek, mint a II genotipustak, tréning hatdsira
a hypertrophia mértéke fokozottabb lehet a D allélt
hordozékban. Ezt a feltételezést alatimasztjak Folland
és munkatdrsai eredményei is. A kutaték kimutattdk,
hogy a quadriceps ereje nagyobb mértékben néveke-
dett a tréning hditasira a D allélt hordozéknal [17].
Az angiotenzin-II a vér I-es tipust rostok feldl a II-es
tipust rostok felé torténd redisztribtcidjat is elSidéz-
heti [18], amely szintén magyarazatul szolgilhat a D
allél és az eréorientalt sportagak asszociacidjara.

Az a-aktinin-3-génpolimorfizmusok szerepe

a sportteljesitményben

A vazizomban kifejez6d6 w«-aktinin-3 fehérjét megha-
tairoz6 ACTN3 gén a 11-es human kromoszéman he-
lyezkedik el [19, 20]. A gén R577X funkciondlis poli-
morfizmusat North és munkatdrsai irtak le 1999-ben
[20]. A gén 16-os exonjiaban, az 1747 bazishelyen
citozin helyére timin épiil be, ami stopkodont eredmé-
nyez az 577-es aminosav poziciéban az a-aktinin-3
fehérje szintézise sordn. A baziscsere miatt tehat az
a-aktinin-3 fehérje nem fejezédik ki. Homozigota XX
genotipust személyben a fehérje teljes mértékben hidny-
zik az izombol. A vilag népességének atlagosan 18%-a
XX genotipusti, azaz nem rendelkezik funkciondlis
a-aktinin-3 fehérjével [21].

Az g-aktinin-3-deficientia nem okoz myopathiit,
mozgasszervi betegségeket, mivel az a-aktinin-2 rész-
ben kompenzilja annak hidnyat. Azonban bizonyos
funkciékban kiilonbség lehet az egyes ACTN3 gén-
valtozatokat hordozdék kozott. Az XX genotipus funk-
ciondlis megnyilvanuldsat «-aktinin-3 knock out (ko)
egérmodellekben vizsgiltak. A ko egerek Il-es tipust
rostokbdl felépiil6 izomtomege és ereje is kisebb volt,
mint a vad tipust (kontroll) egereké, am érdekes mo-
don 33%-kal nétt az egerek futdsi tavolsiga a kontroll-
egerekhez képest [22]. Ennek oka, hogy a fehérje hianya
miatt a glilkdz- és a zsirsavanyagcsere egyes enzimei-
nek katalitikus aktivitisa tgy véltozott meg, hogy az
az aerob energiafelhasznildsnak kedvezett. A fehérje
hidnya miatt tehat a II-es tipust gyors rostok karakte-
risztikija médosulhat, az izom ellendllobb lesz a fira-
dasnak, effektivebb az oxidativ metabolizmusa [23].
Masrészrdl azonban az a-aktinin-3 fehérje hianya a vaz-
izomban kedvezétlen lehet az erételjes izomkontrak-
ciét és gyors erbatvitelt igényl§ mozgisok esetén. Az
a-aktinin-3 hidnya koévetkeztében ugyanis alacsonyabb
a Il-es tipust rostokban a laktat-dehidrogendz aktivi-
tasa, és a glikogén mobilizacidja, amely egyértelmten
hatranyos a gyors erdt igényl$ izommunka soran [22].
Moran és munkatirsai megfigyelték, hogy az ACTN3
XX genotipustt nem sportolok mas ACTN3 genotipust
szintén nem sportolékhoz képest kisebb izomerdvel
birtak, amely gyengébb sprintteljesitménnyel parosult.
A 40 méteres tavot az XX genotipust ndk szignifikin-
san lassabban futottak le, mint az R allélt hordozok
[24]. Az eredményeket sportolokon végzett vizsgalatok
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is megerGsitették. Yanyg és munkatirsni 194 élvonalbeli
gyorsasagi, valamint erésportolé genetikai vizsgalata so-
ran kimutattak, hogy a sprintereknél és er@sportoléknal
nagyobb az RR homozigétik ardnya, mint alloképességi
sportoloknal és a kontroll nem sportoldéknal [25]. De
nem ennyire egyértelmi az osszefiiggés az alloképességi
teljesitmény és az ACTN3-polimorfizmus kozott. Lucia
és munkatarsai vizsgalatiban 52 olimpikon hosszatav-
futé és 50 orszagati kerékpdros, valamint a kontroll-
populicié kozott nem taldltak kiillonbséget az ACTN3-
polimorfizmusok el6forduldsinak tekintetében [26].
A VO, ¢ az R allél jelenléte kozott sem  tdlaltak
korrelaciét. Az eredmények tehit ellentmonddsosak,
ennek ellenére az ACTN3-at a sportteljesitményt be-
folyasol6 egyik legigéretesebb kandidans markereként
tartjak szimon [23].

Az alloképességet és az izomerdt befolyasold
tovabbi génvaltozatok

A hosszt tava dll6képességi teljesitmény a cardiovas-
cularis funkcidk terhelésnek megfeleld adapticidjit,
hossz(i tivli fenntartisit igényli. Alloképességi spor-
tolokndl a cardiovascularis rendszer alkalmazkoddsa mel-
lett, tobbek kozott, az I-es tipust gyors rostok domi-
nancidja, megnovekedett laktitkiiszob ¢s a zsiroxidacio
fokozott hatékonysiga figyelhet§ meg. Az adapticié
mértéke ugyanazon edzésmunka mellett is egyénen-
ként véltozik, ami a genetikai varidciok jelentGségét ta-
masztja ala.

Az adrenerg-béta-2-receptorok (ADRB2) a szimpa-
tikus valaszreakcié kozvetitSi; stimulaciéjuk a simaiz-
mok relaxdciéjat, a bronchilusok dilaticiéjat, a pul-
zusszam ¢és pulzustérfogat noévekedését viltja ki. Az
ADBR2 gén leggyakoribb polimorfizmusai az arginin-
glicin (Argl6Gly) és glutamin-glutamat (GIn27Glu)
aminosavak cseréjébdl adédnak [27]. Wolfarth és mun-
katdrsai 313 elit alloképességi atléta és 297 t6s kont-
rollpopuliciok vizsgilata sorin kimutattik, hogy a 16
Gly allél gyakorisiga a nem sportolékban kisebb
[28]. Moore és munkatirsai a Gln27Glu-polimorfizmus
és a maximilis oxigénfelvevd képesség kozott talaltak
osszefiiggést; a GIn27GlIn és a Glu27GIn genotipussal
rendelkezé ndék szignifikinsan magasabb maximdlis
oxigénfelvevs képességgel birtak [29]. Az alloképes-
ségi teljesitménnyel a peroxisome proliferative activat-
ed receptor-gamma, coactivator 1, alpha (PPARGCI)
Gly482Ser polimorfizmusa is kapcsolatban allhat. Lucia
és munkatirsai vizsgilatiban a 482Ser allél frekven-
cijja jelentGsen alacsonyabb volt a kontrollpopulacio-
ban, mint a vilagklasszis hosszatavfuté atlétik korében
[30]. Hasonlé eredményre jutottak Maciejewska és mun-
katdrsai is. Nemrégiben publikalt vizsgilatukban orosz
és lengyel alloképességi sportoloknil mutattdk ki a
4828er allél alacsonyabb gyakorisigat a nem sportold
kontrollokhoz képest [31]. Ezen eredmények alapjan
a 482Ser varidns nem kedvezd a nagy dlloképességet
igénylS sportigakban. Ezt a feltételezést tobb sport-
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1. tiblizat
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A legszélesebb korben vizsgalt, fizikai teljesitményt befolyasol6 gének és génpolimorfizmusok, valamint azok élettani hatdsai. A tiblazatban a gének

cegyes alléljainak teljesitmény-élettani hatdsait is feltiintettiik. A gének egyes alléljainak jelenléte a DNS-ben olyan specidlis teljesitmény-¢lettani ha-
tasokat idézhet el8, amelyek a gén mds alléljait hordozokhoz képest jobb dlloképességre /nagyobb izomerdre /gyors erére hajlamositanak

Gén F6bb funkciok Polimor-  Allélok F&bb teljesitmény-élettani hatdsok Genetikai hajlam Ref.
fizmus
Izom acrob anyagcsere, AT de
RAAS-rendszer része, I ellendllds az izomfiraddsnak * Jobb dlicképesség
ACE vérnyomas-szabalyozas, I/D — - - - ” [9]
s6- és vizhaztartas szabalyozdsa D Tréning indukalta hypertophia, R Nagyobb izomers/
fehér izomrost:voros izomrost aranya gyorsasig
o RR II-es tipust izomrost kontrakcids Nagyobb izomers/
II-es tipust izomrostokban az hatékonysiga * gyorsasig
ACTN3 aktinfilamentumok lehorgonyozdsa, R577X —— [25]
metabolitikus hatdsok az izomban XX I-es tipusti izomrost aerob » Jobb 4ll6képesség
anyagcseréjének hatékonysdga
Oxidativ foszforillacio, R, . ( 1AL A .
PPARGCI Gly482Ser Gly  Izom-gliikozfelvétel hatékonysiga 4 Jobb dlloképesség  [30]
aerob anyagcsere
AMP hidrolizis, .1 Nagyobb izomers/
AMPDL b homeosztizs C34T CC  Izomfiradds v eyorsasig [37]
. L, ) Ncol Tagl Ncol S 24 .
CKMM Kreatin-foszfokreatin dtalakulds RELD RELD Izomfiradas v Jobb dlloképesség  [57]
Hipoxia indukalta transzkripcios Pro  Kutatas alatt Jobb alloképesség  [58]
faktor, oxigéntranszport, .
HIFLA gliikézmetabolizmus, Pros8aser Ser Kl.ltat?? alact; rp}io/ﬁbrlllumok + Nagyobb izomeré  [59]
vazomotorkontroll, erythropoesis glikolitikus aktivitdsa
. . , ., ArgloGly Arg, , 1AL 4 .
ADBR2 Szimpatikus vélaszreakcio GIn27Glu Gln Kutatds alatt Jobb édlloképesség  [28]
BDKRB2 Vasodilatatio -9/+9 -9 Izom-gliikozfelvétel hatékonysiga 4 Jobb dlloképesség  [60]
. . Kutatas alatt; . .
NOS3 Vasodilatatio T786C T myofibroblast-prolifericié + Nagyobb izomer6é  [61]
Megyviltozik a myostatin-propeprid
MSTN Izomnovekedés K153R K kotédési affinitdsa az ActRIIB-hoz, v Nagyobb izomer§  [62]

izomnovekedés gatlasa

agat és populacidt érintd vizsgalatban is alatimasz-
tottak: a 482Ser allél nem sportolokndl [32] és elit
evezGsoknél [33] is alacsonyabb aerob kapacitast ered-
ményezett. Az alloképességi teljesitménnyel kapcso-
latban még szamos génvaridnst azonositottak a kutatok.
A legszélesebb korben vizsgalt polimorfizmusokat az
1. tiblazat foglalja Gssze.

A fentebb emlitett ACTN3 gén mellett az utdbbi
néhiny évben tobb olyan génpolimorfizmus vélt is-
mertté, amelyek befolydsolhatjadk az izom fejl6dését,
regeneracidjat és az anyagcsere tulajdonsagait.

Az izom 06sszehtzddisa, tobbek kozott, ATP-figgd
folyamat. Terheléskor a fokozott ATP-hidrolizis miatt
né a sejtben az ADP koncentricidja. Az ATP/ADP
arany csOkkenésének hatasara aktivalédik az AMP-
deaminaz enzim (AMPD), amely az AMP hidrolizisét
katalizalja, és az adenildtkinaz-reakciét ATP-képzs-
dés iranyiba tolja el [34]. Az AMPD enzim gén 2.
exonjaban bekovetkezd nonsense mutacié (C->T ba-
ziscsere) stopkodont eredményez az AMPD fehérje
szintézise soran [35]. Kovetkezésképp a TT genotipus
AMPD-deficientidval, mig a CT genotipus alacsonyabb
AMPD-enzimaktivitassal jar a vad tipushoz képest
[35]. Az irodalmi adatok alapjin a mutdns allélt hor-

dozoék fogékonyabbak az izomgoresokre, fijdalomra
és izomfaradasra [36]. Rubio és munkatirsni megfi-
gyelték, hogy a T allél gyakorisiga kisebb volt az dlta-
luk vizsgalt kerékparosok és futok korében, mint a nem
sportolé  kontrollpopulacidoban [37]. Rico-Sanz és
munkatirsai tobb teljesitmény-élettani mutatoban is
kilonbséget fedeztek fel a kilonbozé6 AMPD geno-
tipusa személyek kozott [38]. Az AMPD-variansok igy
a teljesitményt befolyasolé kandidans locusok kozé so-
rolhatéak. A myoblastprolifericié egyik jelentés mole-
kuldris szabédlyozéfaktora a myostatin fehérje [39].
A mtkodbSképes myostatin  fehérje hidnyat okozé
MSTN-gén homozigéta mutaciéjat 1997-ben irtak le
marhdkban (Belgian Blue szarvasmarhik) [40]. A mu-
taci6 az allatok kivételes izomtomeg-novekedésében
nyilvanult meg. A myostatin szerepét az izomnoveke-
dés negativ kontrolljaban MSTN-ko egereken végzett
megfigyelések is megerdsitették. Az MSTN-ko egerek a
vad tipust egerekhez képest hiromszor nagyobb izom-
tomeggel birtak az izomrostok megnovekedett szama
miatt [39]. A myostatin-génviltozatok szerepét a sport-
teljesitményben elGszor versenyagarakndl irtdk le. Az
MSTN-gén 3. exonjaban 1évé deletiora homozigota
kutydk jelentSsen gyorsabbak voltak, mint a vad tipu-
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| A hirtelen szivhaldlt okoz6 leggyakoribb betegségek kialakuldsaban érintett gének [47]

Hirtelen szivhalal szindréma

Gén megnevezése

Strukturilisan normélis sziv

Brugada-szindréma (BrS)

Hosszt QT-szindroma (LQTS)

Katecholaminerg polimorf kamrai tachycardia (CPVT)

RYR2; CASQ2

SCN5A, CACNA1C, CACNB2, GPD-1L, CNE3,
SCN1B, SCN3B, CACNA2D1, KCNE3

KCNQI , KCNH2, SCN5A , KCNE1, KCNE2,
KCNJ2, CACNALC, CAV3 , SCN4B KCNJ5, AKADP9,

SNTA1,ANK2
Rovid QT-szindréma (SQTS) KNCQI1, KCNH2, KCNJ2, CACNA1C, CACNB2
Idiopathias kamrai fibrillicié DPP6, KCNJ8
Cardiomyopathia Arrhythmogen jobb kamrai dysplasia (ARVD) PKP2, DSP, JUP, DSG2, DSC2, DES, RYR2, TGFB3,
TMEM43

Hypertrophias cardiomyopathia (HC)

Dilataciés cardiomyopathia

MYH?7, MYBPC3, TNNT2, TNNI3,TNNC1, ACTCI,
TPM1, MYL3,MYL2, TTN, CSRP3, TCAP, NEXN,
ACADVL, ACTN2, ANKRD1, FHL, FXN, GAA,
HRAS, KRAS, LAMP2, LDB3, MYH6, MYH16,
MYOZ2, PTPN11, PRKAG2, RAF1, SOS1, TAZ,
TTR, VCL

ACTC, DES, SGCD, MYH7, TNNT2, TPM1,
TTN, VCL, MYBPC, MLP/CSRP3, ACTN2, PLN,
ZASP/LBD3, MYH6, ABCC, LMNA, DMD,
TAZ,/G4.5, TNN13, NEBL, DNMIL

stak [41]. Humdn teljesitmény-élettani vonatkozasban
is fontos szerepe lehet az MSTN-polimorfizmusoknak
és a génben bekovetkez6 muticidknak. Ezért a myo-
statin - génexpresszidjanak manipulicidja a genetikai
szintl teljesitményfokozas egyik f6 célpontjavd valt.
A myostatin fehérjetranszlicidjanak blokkolasit RNS-
interferencia révén egerekben mar sikeresen megvalé-
sitottdk a kutatok [42, 43]. Azonban fontos megemli-
teni, hogy a nem terdpids célbdl szervezetbe transzferalt,
a génexpressziot megvaltoztatd farmakonokat, biologiai
agenseket, valamint genetikai elemeket a World Anti-
Doping Agency (WADA) tiltélistan tartja szamon.

Az izommukodést befolyasold tovabbi polimorfiz-
musok kozil a legfontosabbakat az 1. tdblizat foglalja
Ossze.

Hirtelen szivhalallal osszefiiqyo
genvaltozatok

A hirtelen szivhalal (sudden cardiac death — SCD) inci-
dencidja évente 250 000—400 000-re becsiilhet§ az
Amerikai Egyesiilt Allamokban és Eurépdban [44].
A hirtelen szivhalal prevalencidja a sportolok korében
viszonylag ritka (1:50 000-1:100 000) [45], 4m ha
egy latszolag egészséges, ismert és sikeres sportold
veszti életét, az kilonos médiaérdeklodést valt ki (lasd
Kolonics Gyorgy, Ocskay Gabor, Fehér Miklos esete).

A hirtelen szivhalal kett6-négyszer gyakrabban for-
dul el6 sportoléknal, mint hasonlé kortt nem sportold
fiataloknal [46]. A tragikus események tobbnyire sporto-
lis kozben, illetve kézvetlen azutin kévetkeznek be. Igy
feltételezhetd, hogy az élsporttal jar6 nagymértékd fizi-
kai terhelés kivalthatja a szivproblémdk fellépését a hajla-

mot hordozo6 sportoloknal. A hirtelen szivhalalt kivaltd
kardiologiai anomalidkra hajlamosité génhibak elsGsor-
ban a sziv sarcomericus és citoskeletalis fehérjéinek, vala-
mint az extra- és intracellurdlis ionegyensulyt fenntartd
ioncsatorna-proteinek funkciéit befolyasoljak [47]. A
hirtelen szivhalalt okoz6 leggyakoribb betegségek kiala-
kuldsiban a 2. tdblizatban teltintetett gének muticioi
jatszhatnak szerepet.

Iziileti szalagsériilésekkel osszefiigyo
génvariansok

A '80-as évek végén Jozsa és munkatdirsni kKimutattdk,
hogy 0-s vércsoporti egyének korében nagyobb volt
az Achilles-in-sériilés incidencidja [48]. Ennek oka,
hogy az ABO vércsoportot meghatirozé gén olyan
transzferdz fehérjéket kodol, amelyek az inszalag fel-
épitésében is részt vesznek a vérantigén-jellemzdk ki-
alakitasa mellett [48]. Az eredmények tehat rimutattak
arra, hogy az inproblémak hatterében addig nem is-
mert genetikai tényezGk is szerepet jatszanak. A szalag-
sériilésekre hajlamosité génvaltozatok a szalagok struk-
turdlis felépitéséért, erejéért és rugalmassagaért felelGs
kollagénfehérjéket hatirozzik meg. A COL5A1 és te-
nascin-C (TCN) gének polimorfizmusai tobb vizsga-
latban is Osszefliggést mutattak az Achilles-in-sériiléssel
sportolé populdciéban [49, 50]. Az emlitett két gén
mellett az extracelluralis matrix homeosztazisat szaba-
lyozé és mitrix-metalloproteiniz-3 (MMDP3) 5A/6A
polimorfizmusa is kozrejatszhat a tendonopathia eti-
olégidjaban [51]. A véll diszlokdciéjaval jar6 szalagsza-
kaddssal pedig a COL1Al gént hoztik Osszefiiggésbe
[52].
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A genetikai kutatasokbol szarmazoé
ismeretek alkalmazasa

Genetikai vizsgalat és a sportagvilasztis —
etikai iranyelvek

A genomikai ismeretek bdéviilésével a sporttehetségek
kivalasztasanak genetikai aspektusai elGtérbe kertilhetnek
a kozeljovében. Fontos hangstlyozni, hogy a genetikai
hajlam ismerete csak olyan sportigak felé torténd orien-
tacidban lehet iranyadd, amelyekben dontSen az allo-
képesség, a gyorsasig vagy az izomerd a teljesitményt
meghatarozé faktor. A genetikai adottsigok alapjan
nem josolhaté meg, hogy példaul labdartgisra vagy
kézilabdara alkalmasabb-e az illetd.

A genetikai prediszpoziciét kimutatd sportgenetikai
vizsgilatok elénye a hagyomdnyos teljesitmény-élettani
vizsgalatokkal szemben, hogy a DNS-ben tirolt infor-
macié nem figg a vizsgilt személy életkoratdl, testi-lelki
egészségi és edzettségi allapotatdl. Az tgynevezett per-
formance-related polimorfizmusokrél (PEP), sériilések-
re és betegségekre valé hajlamrél barmely életkorban
azonos informaciét kapunk. A gyermekkori genetikai
vizsgalat a jovében informdciét adhat a teljesitmény-
mutatdk fejleszthetségérdl (edzhetbségrdl). Jelenleg a
tudomdnyosan megalapozott sportigvalasztis dontéen
az antropometriai adottsigok értékelése alapjan torté-
nik. Az antropometria a testalkati sajitossigokat ugyan
elére jelzi, azonban nem alkalmas gének dltal megha-
tirozott fizioldgids funkcidk és  megbetegedésckre
val6é hajlam meghatirozasara. A hagyomanyos teljesit-
mény-élettani és anatémiai vizsgilatok prediktivitasa-
nak limitaciéit belatva kiilfoldon mar hossza évek ota
zajlik a sportgenetikai tesztek fejlesztése ¢s arusitisa a
sportigi orientacid tamogatasa jegyében.

2004-ben jelent meg az ausztril Genetic Technologies
Ltd. kereskedelmi forgalomban kaphaté ACTN3 Sport
Performance™ tesztje (Genetic Technologies Ltd, 2004)
[53]. Azéta szamos géndiagnosztikai nagyvallalat bé-
vitette portfolidjit sportgenetikai szolgaltatdsokkal (lasd
23 and me, DYI genomics). Ezzel pirhuzamban tobb
ctikai aggdly is felmeriilt a sportgenetikai tesztekkel
kapcsolatosan, amely dontGen az egységes torvényi sza-
bilyozas és a megfelelS tdjékoztatds kiforratlansigabol
adodik. A tesztek interneten is megrendelhet6ek, barki
szamara elérhetGek, am kell6 biolégiai ismeretek és
szakmai tdjékoztatds hidnydban a teszteredmények hibds
értelmezése kihathat az egyén, illetve a sportold egész
sportpalyafutisara.

A sportgenetikai tesztek el6szor 2008-ban kaptak
médiafigyelmet. Ekkor ugyanis egy eurdpai labdart-
gbesapat felvetette, hogy jatékosait tesztelje az ACTN3
R577X-polimorfizmusra. Az esetrél a The Guardian ro-
vatiban olvashattunk ,,One club wants to use a gene-
test to spot the new Ronaldo. Is this football’s future?”
cimmel. A szakemberek a hasonlé esetek kapcsin fo-
galmaztik meg a sportgenetikai tesztek alkalmazdsinak
etikai alapelveit [1].

A BASES javaslatai szerint a genetikai teszteket ge-
netikai konzultacionak kell megel6znie, amely sorin a
vizsgilatot kéré személy pontos tijékoztatist kap a ge-
netikai vizsgalat elényeirdl és menetérdl. A genetikai le-
letet pedig genetikai tandcsadas keretén beliil javasolt
kiadni, amely sordn lehet8ség nyilik a DNS-profil pon-
tos szakmai atbeszélésére. A konzulticié soran ki kell
hangstlyozni, hogy a szolgiltatds kizardlag tdjékoztatd
jellegdi, oktatasi és kutatdsi célokat szolgdl és nem alkal-
mas betegség vagy mds allapot diagnoézisira, megaka-
délyozisira vagy kezelésére [1]. A konzultici6 sorin
az onrendelkezési jogra kiilon kell figyelni, vagyis annak
a gyakorlatnak kell érvényestilnie, hogy a sportorvos
a kapcsolatot a hozzitartozéval (edzd, egyesiilet és
szakember) a vizsgilt személy bevondsival veszi fel
[54]. A genectikaihajlam-sz(irés szdjnyalkahdrtyabol vett
mintdbodl elvégezhets. A genetikai vizsgalatokat ha-
zankban a ,2008. évi XXI. torvény a humdingenetikai
adatok védelméridl, n bumangenetikai vizsgilatok és ku-
tatdasok, valamint a biobankok miitkidésének szabilyni-
7617 sz60l6 torvény értelmében csak a kilon jogszabaly
szerint felszerelt, szakképzett személyi hattérrel ren-
delkezb egészségiigyi szolgiltatd végezheti. A human-
genetikai vizsgalatot végz§ egészségiligyi szolgiltatonak
meg kell felelnie a genetikai mintdk és adatok tarolasa
e torvény és kiilon jogszabaly szerinti feltételeinek.

Egyénre szabott felkésziilés — taviati lehetiségek

A kiilonboz8 sportegyesiiletek és akadémidk sokszor
nagy oOsszegeket fektetnek be a sporttehetségek gon-
dozasara. Ennek ellenére el6fordulhat, hogy a sportold
nem képes elérni a kivant teljesitményt. A probléma
tobb aspektusbdl is megkozelithets, adédhat példul
az egyénre szabott felkészités kidolgozatlansigabol.
A felkészilési programoknak jelenleg még nem szer-
ves része a sport- és taplilkozdsgenomikai ismeretek
alkalmazasa.

Ismert, hogy a gének a kiils6 kornyezeti tényezok-
kel interakcioban alakitjdk ki a fenotipust. A hajlamo-
sitd gének (példaul hossza tava alloképességre) csak
meghatarozott kornyezeti feltételek kozott eredmé-
nyezik a jelleg kialakuldsat.

A sportolok egyénre szabott felkészitése tehat mul-
tidiszciplindris szemléletmodot igényel, azaz ahhoz
szamos tudomanyteriiletrdl (példaul tiplilkozastudo-
many, genetika, szociolégia) szairmazo informaciok in-
tegracidja sziikséges. Ennek alapjan példaul a felkészi-
tést végz$ szakembereknek tisztiban kellene lennie
azzal, hogy az adott genotipussal rendelkez$ sportolo-
nak milyen étrend vagy épp milyen edzésmunka ajanlott,
hogy egészségesen, a sériiléseket potencidlisan elke-
rillve érje el teljesitményének maximumdt. A multi-
diszciplinaris ismeretek integracidjan alapuld edzés- és
életmodprogram kidolgozasa komplex feladat. Ennek
tudomdnyos alapjait a biobank-kutatisokbdl szarmazéd
eredmények teremthetik meg.
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A biobankok tobb multifaktoridlis betegség kornye-
zeti és genetikai hdtterének azonositasat tették lehetévé
a kozelmultban. A sportoloktdl szarmazd mintagy(j-
temények (példaul DNS-minta) és adatok (teljesitmény-
élettani paraméterek, pszicholégiai, szociologiai fel-
mérések) elemzése lehetévé teszi a teljesitménymutatok
hatterében dll6 gén—kornyezet kapcsolatok feltarasat és
tovabbi, eddig kevésbé ismert tényezSk (példaul epige-
netikai hatdsok) tanulmanyozasit. A nagy mintaszimon
és hozzd tartozé adatmennyiségen végzett elemzések
alapjan valaszt kaphatnank arra, hogy mely genetikai és
kornyezeti faktorok kombinacidja eredményezi a ki-
vant jelleget (teljesitményt). Magyarorszagon az Orszi-
gos Sportegészségiigyi Intézet Sportgenomikai Labora-
tériumaban a szakemberek olyan biobankot alakitottak
ki, amely a versenyz6k DNS-mintdit, kérd6ives, teljesit-
mény-¢élettani és biokémiai vizsgilati eredményét egyiit-
tesen tartalmazza.

A genetikai tesztek szevepe a prevencioban

A koribbi fejezetekben leirtak alapjin tehdt bizonyos
génvaltozatok hajlamosithatnak a sériilésekre és olyan
megbetegedésekre, amelyek a versenysporttal nehezen
osszeegyeztethetGek. A sportegészségiigyi  genetikai
tesztek elsGsorban a gyanitott diagndzis megerdsité-
sére szolgalhatnak. Tovabba pozitiv csaladi anamnézis
esetén a tinetmentes sportolékndl is indokolt Iehet
a cardiovascularis rizikéfaktorok sziirése prevencids
célzattal. A genetikai hajlam tudatiban a sportol6 vélhe-
téen nagyobb hangsulyt fektet a rendszeres kardiolo-
giai kontrollra. A hirtelen szivhaldl genetikai kockdza-
tainak feltérképezése mellett indokolt lehet mas egyéb
betegségekre és sériilésekre hajlamosité polimorfiz-
musok vizsgilata is. Ausztralidban példaul felismer-
ték, hogy az ApoE-varidnsok szilirése egészségvédelmi
szempontokbdl jelentSs lehet a bokszolni vigyok ko-
rében. Az ApoE4 ugyanis megnoveli az agysériilés fel-
1épésénck kockdzatit [55]. Hangstlyozni kell azonban,
hogy nincs olyan sportegészségiigyi genetikai teszt,
amely 100%-os prediktiv értékkel birna, ezért a teszt
eredménye nem lehet alapja a sportoldstol valo eltiltas-
nak. Ennek értelmében az Amerikai Egyesiilt Allamok
tobb allamaban is torvényileg tiltjdk a genotipus alap-
jan torténd diszkrimindciét (Genetic Information Non-
discrimination Act — GINA) [56]. A sportklubok az
iranyelvek alapjin nem tagadhatjdk meg a genetikai
kockazati tényezével rendelkez$ sportold szerzédteté-
sét, és a torvények értelmében nem kérhetnek infor-
maciot a sportold genetikai mintazatarodl.

Kovetkeztetések

A fizikélis képességeket befolyisol6é genetikai tényezSk-
rél, sériilésekre és betegségekre vald hajlamrél ma maér
nagy tudomdanyos ismeretanyag all rendelkezésiinkre.

OSSZEFOGLALO KOZLEMENYEK

Az sportgenetikai eredmények alkalmazasi lehet&ségei
az utobbi években korvonalazédtak. A sportoldi telje-
sitményt és a betegségek kialakuldsit azonban szamos
faktor befolyasolja. Kevéssé ismert, hogy a genetikai haj-
lam milyen mds tényezdkkel interakcidban jut érvényre
a kivant fenotipus formajaban. Ezért a sportgenetikai
hajlamsziirés jelenleg alacsony prediktiv értékkel bir.
A joveben azonban az ismeretek béviilésével a geno-
tipizalas relevansan timogathatja a sportdgi orientaciot,
prevenciot és az egyénre szabott sportoloi felkésziilést.
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