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Fyzicka kondice kaZzdého jedince je primarné limitovana jeho genotypem. V soucasné dobé je popsano vice nez 150 genti (vétsinou se jedna o
autozomalni geny, ale i geny na' Y chromozomech a geny mitochondrialni DNA), které zasadné ovliviiuji fyzickou zdatnost, svalovou vykonnost
avytrvalost organizmu. V budoucnosti bude urcité hrat personalni genomika sportu dulezZitou roli pfi rozhodovani o spravné sportovni aktivite,
metodice tréninku, vyzivé a pouzivani léka. Nékteré geny ovliviiujici zejména vykonnost jsme schopni jiz rutinné vysetiovat v nasi republice.
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The possibilities of genetic testing of physical strength in adults athletes

Physical condition of each individual is primarily determined by his genotype. More than 150 genes are currently described that fundamentally
affect physical fitness, muscle strength and endurance of the body (mostly autosomal genes, but also on the Y chromosome and mitochondrial
DNA genes). Personal genomics of sport will in the future definitely play an important role in choosing the right sport activity, methodology,
training, nutrition and drug use. Some of the genes, particularly those affecting efficiency can be routinely investigated in our country.
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Uvod

Geny determinujici svalovou aktivitu existujf
budto ve formé (alele) vyhodné, podporujici a
zvysujici fyzickou zdatnost téla, nebo ve formé
nevyhodné (tento typ genu k podpofe téles-
né zdatnosti organizmu podstatnéji nepfispi-
va). Dnes jiz dokdzeme zjistit, jakou formu genu
konkrétnf jedinec zdédil. Podle probandova ge-
notypu mdzeme s vysokou mirou presnosti urcit,
zda je v moznostech tohoto jedince dosahnout
intenzivnim tréninkem vrcholovych sportovnich
vykont ve vytrvalostnich sportovnich discipli-
nach, ¢izda je trénink pouze nadbytecnou zatézi
bez ocekadvaného efektu. Rodiclim, uciteldm a
trenérim mladeze tyto testy mohou pomoci v
definici vykonnostnich limitd konkrétniho jedince,
aby nemusel byt zbyte¢né vystavovan stresovym
situacim spojenym s netispéchem pfi sportu.

Geneticka derminace
svalové aktivity

Obvykle se udava, Ze vliv genetickych fakto-
rd na Uspésnost jedince ve sportu se pohybuje
okolo 50 % (genetickd determinovanost svalové
vykonnosti se odhaduje na 20-80%). Studie a data
podporujici tuto hypotézu viak nejsou definitivnia
vyzkum v této oblasti stale probfha. Velkd skupina
trenér(l i sportovcd pfisuzuje vétsi vahu environ-
mentalnim faktordim (trénink, vyZiva, socioekono-

mické zdzemi apod)). Proto je pravdépodobné, ze
vliv genetickych faktor na rozdily ve sportovnim
vykonu rliznych jedinct se bude rovnéz lisit.

Jizv 70. letech némecké studie objasnily vy-
soky podil heritability u fady parametrd, napf. u
télesné hmotnosti 0,88, vysky postavy 0,89, béhu
na 60 metr( 0,89, zdvihu 0,85, skoku do dalky
0,74 a u vytrvalostniho béhu 0,93. Déle probihaly
rozsahlé multicentrické studie, zejména v USA a
Kanadé, zaméfené na vztah genotypu jedince
v souvislosti s reakcf kardiovaskuldrnfho, meta-
bolického a endokrinniho systému na aerobnf
tréninkovou z4téz a na télesnou konstituci.

Dalsi ¢etné studie se zamérovaly na dédi¢nost
svalové hmoty. Kazdy jedinec se narodi s pfesné
stanovenym poctem svalovych bunék a tento
pocet z{stava stabilni po cely Zivot. Neni mozné
pocet svalovych bunék zvysit ani tim nejintenziv-
néjsim tréninkem. Zvétsi se jen velikost svalovych
vldken. Pri svalové préci se aktivuji jednotlivé typy
svalovych vidken podle intenzity svalové kontrakce.
PHi nizkych intenzitach jsou aktivovana témér vy-
lu¢né pomala vidkna (typ ). Se vzrlstajici intenzitou
kontrakce se postupné aktivuji i rychld oxidativni
vldkna (typ Il A) a nakonec i vldkna rychla glykoly-
tick (typ I B). Vzhledem k rozdilnym vlastnostem
jednotlivych vidken, zejména rychlosti kontrakce
a relaxace, odolnosti vici Unaveé je z teoretického
i praktického hlediska urcovanf podilu rychlych
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a pomalych svalovych vidken vyznamnou soucasti
posuzovani pfedpokladd Uspéchu v jednotlivych
sportovnich disciplindch. Silové schopnosti hrajf
urcitou ulohu ve vsech sportovnich odvétvich.
Geneticky jsou urcovany zhruba z 65%. Sila sta-
tickd (z 55 %) je tréninkem vice ovlivnitelnd nez sila
dynamickd, dédi¢né urcend asi ze 75 %.

Nelze opomenout také studie zahrnuijici
adaptaci anaerobnfho a aerobniho systému zis-
kdvani energie. Anaerobnf adaptac¢ni mechaniz-
my se uplatriuji zejména pfi rozvoji rychlostnich
pohybovych schopnosti. Trénovani jedinci majf
vyssihodnoty kyslikového dluhu a pfi vétsi kapa-
cité anaerobnf glykolyzy mohou byt pozorovany
vy$3f koncentrace laktdtu pfi maximalni zatézi.
Kapacita kratkodobého energetického systému
glykolyzy a maximalni srdecni frekvence je gene-
ticky determinovana z 81-86%. Studie velkych
souborl ukazuji genetickou determinaci VO2
max. 40% a maximalni srdec¢ni frekvence 50 %.
Adaptace aerobniho systému ziskavani energie
vede k podstatnému zvyseni aerobniho vykonu
(vyjadreného spotfebou kysliku), a to jak na urovni
transportniho systému pro kyslik, tak i na drovni
svalovych bunék. Ve svalovych vldknech dochazi
ke zvyseni obsahu mitochondrii, zvyseni poctu
krevnich kapildr. Vytrvalostni trénink vede k vy-
raznému snizeni podilu rychlych glykolytickych
vldken, Ize prokazat zvysenf aktivit enzym( v mi-
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tochondriich, zvysuje se hladina bunéénych ener-
getickych zasob ve formé svalového glykogenu.
Predpoklady pro aerobni ¢innost jedince jsou
zfejmé méné geneticky podminény nez schop-
nosti anaerobniho zpdsobu ziskavani energie.

Nékteré geny ovliviujici
vykonnost
Gen pro ACE

Jednim zgend, ktery prokazatelné ma vliv na
vykonnost organizmu, je gen pro ACE (angioten-
zin konvertujici enzym). Enzym je zodpovedny za
produkci hormonu angiotenzinu, ktery reguluje
krevni obéh (systém renin —angiotenzin). Studiem
polymorfizm0 genu pro ACE byla odhalenai ,vy-
trvalostni” varianta, kterou jsou obdareni napfi-
klad Uspésni himaljsti horolezci (tzv. horolezecky
gen). Americké studie prokazaly, ze t€lo nositele
Wytrvalostni” varianty genu pro enzym ACE rea-
guje na tvrdy trénink vyraznym zvysenim fyzické
kondice. Polymorfizmus (g.11417_11704del287) in-
tronu 16 lidského genu ACE spocivd v pfitomnosti
(inserce, | alela), resp. v absenci (delece, D alela)
287-bp Alu-sekvence. Alela s inserci je spojena
s niz8i sérovou a tkdfovou Urovni aktivity ACE.
Studie prokazaly, Ze pfitomnost této alely | ge-
nu pro ACE poskytuje zvysenou mechanickou
Ucinnost trénovaného svalu (zvysené mnozstvi
pomalych svalovych vidken, zlepseni mechanické
svalové ucinnosti, vétsf odolnost proti Unave, vyssi
VO2 max, vétsi syceni kyslikem perifernich tkani
v pribéhu zatéze). Studie Jiravské Gorduly (2014)
popisuje pfftomnost D/D varianty polymorfizmu
genu pro ACE jako horsi predikci vytrvalostnich
parametrd u mladych hokejistd. Jedna se o nej-
Castéji testovany gen. Patologicky polymorfizmus
genu ma dalsf klinické konsekvence, ovliviiuje
hypertrofii 1évé srdecni komory (D alela), zdvaz-
nost mikrovaskuldrniho onemocnéni (diabetickou
nefropatii) a vyvoj Alzheimerovy choroby (degra-
dacf amyloidového peptidu).

Gen pro ACTN3

ACTN3 (alfa-aktinin-3 protein) hraje vyznam-
nou roli ve svalovém rlistu. Protein je aktivni v tzv.
fast-twitch” svalovych vldknech typu Il. ACTN3
mUzZe mit vliv na sportovni vykon také diky tcin-
ku na utilizaci kysliku ve svalech. Svalova vidkna
s obsahem ACTN3 jsou odolnéjsi proti svalové
Unave, tento typ svalovych vidken se uplatriuje
u vytrvalostnich sportd. Dalsim ucinkem ACTN3
je ochrana svalového vldkna pred poskozenim,
které stimuluje svaly ke zvysovani svalové sily.
Polymorfizmus R577X v genu ACTN3 zpUlsobuje
deficit svalové bilkoviny a v jeho disledku jsou
kontrakce svalovych vidken sice pomalejsi, ale

za to vytrvalejsi. V populaci se vyskytuji 3 mozné

kombinace polymorfizmu, pficemz kazda varianta

predurcuje sportovce k ur¢itému druhu sportu:

® \Varianta: R577X/R577X: Védeckd studie
sportovcl z Australského institutu sportu,
ukazuje, ze tato kombinace je spojena
s pfirozenym sklonem k vytrvalosti.

B Varianta WT/ WT: Jedné se o absenci varianty
R577X v obou kopiich genu ACTN3. Tato
kombinace je spojena s pfirozenym sklonem
k rychlostnim sportovnim aktivitdm.

B Varianta WT/ R557X: Tato kombinace se hodf
pro vytrvalostni i rychlostnf druhy sportu.

Gen pro AMPK

Gen pro enzym AMPK (aktivovand proteinova
kindza). AMPK se pifmo podili na optimalizaci sva-
lové Cinnosti, aktivné ovliviuje svalovy glykogen
jako zdroj energie svalového vykonu. Vyzkum
genu a testovan( vlastnosti AMPK je provadén na
Dartmouth Medical School a Dartmouth College.
Tento gen vyznamné meéni svalovy metaboliz-
mus a svalovy vykon. Vysledky tohoto vyzkumu
by mohly v budoucnosti vést nejen ke zlepseni
svalové vykonnosti u vytrvalostnich sportovcd,
ale i 1é¢bé svalovych onemocnéni a moznosti
ovlivnéni svalové degenerace u seniort (zejména
predchazeni Urazd z padd). Zatim tyto studie
probihaji na transgennich mysich, u kterych byla
zZjisténa schopnost 3x delsiho svalového zatizenf
proti bézné mysi populaci.

Dalsi geny ovliviujici svalovou

vytrvalost
B Gen pro erytropoetin (EPO) stimulujici
erytropoézu.

B Gen pro receptor PPARd (peroxisome pro-
liferator-activated receptor d), ktery koduje
enzymy pro oxidaci mastnych kyselin.

B Geny pro faktory indukovatelné hypoxii (HIF)
pro zmény dostupnosti kysliku.

m  GENY ADRB2/ADRB3, AGT, BDKRB2, COL5AT1,
GNB3 - ovliviuji svalové kontrakce, kardio-
vaskuldrnfa plicnf schopnost odezvy na tré-
nink, regulaci krevniho tlaku, flexibilitu Slach.

Geny ovlivnujici svalovy rast

m  Geny pro faktor MGF (mechano growth fac-
tor), faktor IGF-1 (insulin-like growth factor-1),
faktor IGFBP (insulin-like growth factor bind-
ing protein).

®  Gen pro rdstovy hormon (GH).

®  Geny pro faktor gdf-8 (myostatin/growth dif-
ferentiation factor) nebo faktor tgf-b (trans-
forming growth factor-b), tyto faktory jsou
negativnimi regulatory rdstu svald.
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B Gen MTSN (myostatin) — jedna se o peptid
vylucovany v kosternich svalech podilici se
na modulaci proliferace myoblast( a svalové
hmoty. Fenotyp Lys/Arg je asociovan se
zhorsenou schopnosti svalové kontrakce.

Geny ovliviujici kapacitu srdce a plic

B Geny CREBT, KIF5B, NOS3, NPY — ovlivaujf
reakci tepové frekvence na vykon, kvalitu
a mnozstvi mitochondrif, relaxaci hladkych
svall, kardiovaskuldrnf funkce, koncentraci
lipid@ v krvi, prijem kysliku, regulaci metabo-
lizmu lipoprotein(, oxidativni fosforylaci.

Dalsi zkoumané geny v souvislosti

se svalovym vykonem

B Geny pro zotaveni svalu: gen CKMM / CKM,
IL6 ovliviuji hospodareni s energii, reakci na
zanét a svalové poskozen.

B Geny pro pevnost vazl a $lach: gen COL1AT
(genotyp TT je asociovdn s nizsi nachylnostf
k rupturdm predniho kfizového vazu). Geny
COL5A1, GDF5, MMP3, CILP ovliviujici tvorbu
kolagenu, chrupavky, extraceluldrni matrix,
nachylnost ke zranén.

B Geny pro svalovy metabolizmus: gen
AMPD1, APOAT1, PPARA, PPARD ovliviujici
metabolizmus lipidQ, glykolyzu ve svalech,
oxidaci mastnych kyselin.

Genovy doping

Studium genetiky vykonnosti jiz nynf pfinasf
moznosti zvyseni napf. svalovych protein(i u spor-
tovcl, coz vede k potenciondlnimu riziku zneu-
Zitf v dopingu. Prvni zpravy na Urovni spekulaci
o pouziti genového dopingu pochézeji uz z roku
2001. Potencidlnf vyuziti genetického dopingu je
velmi Siroké, maze zlepsit prakticky libovolnou
vlastnost organizmu, od zvétseni svalové hmoty,
pres lepsi prokrvovani, az po vyrazné rychlejsi
hojeni zranéni nebo utlumovani svalové bolesti.
Proto vyvolala moznost zneuzivat genovou tera-
pii ve sportu to, Ze Sveétova antidopingova agen-
tura (WADA) vlozila v roce 2008 genovy doping
na Seznam zakézanych latek. Je definovany jako
,neterapeutické pouziti bunék, gend, genetic-
kych prvk nebo modulace genové exprese s
potencidlem zvysit vykonnost sportovce”. Diky
Uspéchu erytropoetinu se nejcasteji spekuluje u
genového dopingu pravé o genech, které zvysuj
tvorbu cervenych krvinek. Jednim z kandidat(
na geneticky doping je také rlstovy faktor IGF-I.

Zaveér
V zavéru je nutné zddraznit, Ze bylo sice
identifikovano jiz mnoho gend ovliviujicich sva-



lovou vykonnost, svalovy rist a metabolizmus
utilizace energie svalové prace, ale Ze neexistuje
Zadny jednotlivy ,gen pro sport”. Jedna se tedy
o komplexniinterakci mezi genotypem jedince
v jednom nebo vice lokusech (tzv. geny malé
Ucinku) a dalsimi faktory zevniho prostredi, které
ovliviujf jeho fenotyp.

Védci postupné poznavaji, které geny a ge-
nové kombinace jsou vhodné pro provozovani
jednotlivych sportd. Je tedy dost pravdépo-
dobné, Ze jiz v blizkém budoucnu se na zékladé
genetického rozboru uz u malého ditéte urdi,
k jakému typu sportovani ma viohy (personal-
ni genomika). Genetické testovani tedy pfida
k vybéru sportu novou dimenzi. S pokracujicim
vyzkumem na poli genetiky zfejmé dojde k dal-
$imu upfesnovani vlivu genetiky na vykonnost
jedince a k zaclenovani genetickych dat do in-
dividualnich treningovych program. Soucasné
s tim pokroci ve vrcholovém sportu vyzkum

na poli metodiky tréninku, vyZzivy, legalniho
i nelegalniho pouzivani lékad.

Standardné Ize jiz provadét (za pfimou
platbu) v nasi republice molekuldrné genetické
testovani genl ACTN3 a ACE.
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