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РЕЗЮМЕ

Цель исследования: оценка частоты встречаемости полиморфизмов rs1815739 (ген ACTN3), rs2016520 (ген PPARD), rs1042713 (ген 
ADRB2), rs1799945 (ген HFE) у спортсменов игровых видов спорта высших достижений.

Материалы и методы: генотипирование проводили с применением аллельспецифичной ампли фикации с детекцией результатов в режи
ме реального времени и использованием TaqManзондов.

Результаты: выявлена более высокая частота встречаемости аллелей, ассоциированных с выносливостью: аллеля Т полиморфизма 
rs1815739 (ген ACTN3), аллеля G полиморфизма rs2016520, (ген PPARD), аллеля G полиморфизма rs1042713 (ген ADRB2) и аллеля G поли
морфизма rs1799945 (ген HFE) у спортсменов игровых видов спорта.

Выводы: результаты генотестирования полиморфизмов, ассоциированных с выносливостью, у обследованных спортсменов показали 
более высокую частоту встречаемости, чем в популяции в целом.
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Elena Yu. Sorokina, Natalia N. Denisova*, Evelina E. Keshabyants

Federal Research Centre of Nutrition, Biotechnology and Food Safety, Moscow, Russia

ABSTRACT

Objective: to evaluate the frequency of occurrence of polymorphisms rs1815739 (ACTN3 gene), rs2016520 (PPARD gene), rs1042713 (ADRB2 
gene), rs1799945 (HFE gene) in athletes of highperformance sports

Materials and methods: genotyping was performed using allelespecific amplification with realtime detection of the results and using TaqMan 
probes.

Results: a higher frequency of alleles associated with endurance was found: the t allele of the rs1815739 polymorphism (ACTN3 gene), the g allele 
of the rs2016520 polymorphism (PPARD gene), the g allele of the rs1042713 polymorphism (ADRB2 gene), and the g allele of the rs1799945 polymor
phism (HFE gene) in athletes of game sports.

Conclusion: the results of genotyping of polymorphisms associated with endurance in the examined athletes showed a higher frequency of occur
rence than in the population as a whole.
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1. Введение
Отличительной чертой спортивных игр являются 

большой объем перемещений с различной, часто меня
ющейся скоростью и периодические силовые действия 
(удар по мячу, бросок). Физическая активность игроков 
может меняться в широких пределах — от покоя до сприн
та. Периоды нагрузки высокой интенсивности часто име
ют достаточную длительность и требуют больших энер
гетических затрат. Спортсмены в игровых видах спорта 
наряду с физическими испытывают большие нервнопси
хологические нагрузки, сопряженные с сильным эмоцио
нальным возбуждением. Им необходимо поддержание 
высокой выносливости, устойчивости к температурным 
колебаниям, так как игры проводятся на открытом воз
духе в различных погодных условиях [1, 2].

Активное внедрение методов молекулярной генети
ки в область спортивной медицины позволило выявить 
генетические маркеры физической работоспособности, 
которые ассоциированы со спортивной успешностью. 
Однако, несмотря на большое количество научных пу
бликаций по этой проблеме, актуальными остаются ис
следования по идентификации генетических маркеров 
спортивной успешности в конкретных видах спорта, 
в частности игровых видах в спорте высших достиже
ний. В Российской Федерации эта проблема остается 
практически не изученной.

Цель работы. Целью настоящей работы являет
ся оценка частоты встречаемости полиморфизмов 
rs1815739 (ген ACTN3), rs2016520 (ген PPARD), rs1042713 
(ген ADRB2), rs1799945 (ген HFE) у спортсменов игро
вых видов спорта высших достижений.

2. Материалы и методы
В ФГБУН «ФИЦ питания и биотехнологии» прове

дено обследование спортсменов, представляющих игро
вые виды спорта наивысших достижений: футбол, хок
кей на траве (женщины), волейбол, водное поло. Взятие 
биологических образцов (буккальный эпителий) про
изводили после подписания участниками исследования 
информированного согласия и одобрения протокола 
исследования этическим комитетом ФГБУН «ФИЦ пи
тания и биотехнологии». Обследовано 66 спортсменов, 
(средний возраст 24,6 ± 0,9 года) во время тренировоч
ного периода: футбол (n  = 23, мужчины), водное поло 
(n = 19, мужчины), хоккей на траве (n = 10, женщины), 
волейбол (n = 14, мужчины). Все спортсмены представ
ляют спорт наивысших достижений.

Дезоксирибонуклеиновую кислоту (ДНК) выделяли 
с использованием набора реагентов «РеалБест ДНК
экстракция 3» (ЗАО «ВекторБест», РФ) на автомати
ческой станции epMotion 5075 (Eppendorf, Германия). 
Генотипирование проводили с применением аллель
специфичной амплификации с детекцией результатов 
в режиме реального времени и использованием TaqMan
зондов, комплементарных полиморфным участкам 
ДНК, c использованием реагентов («Синтол», Россия) 
на приборе CFX96 Real Time System (BioRad, США).

3. Результаты исследования и их обсуждение
Для генотипирования были выбраны генетические 

полиморфизмы, ассоциация которых со спортивной 
успешностью спортсмена показана для ряда видов спор
та и остается малоизученной для игровых видов (вы
носливость, быстрота и сила): rs1815739 (ген ACTN3), 
rs2016520 (ген PPARD), rs1042713 (ген ADRB2), rs1799945 
(ген HFE).

3.1. Полиморфизм rs1815739 гена ACTN3
Вариант rs1815739 гена ACTN3, местоположение 

11q13.3, кодирует синтез структурного белка скелетных 
мышц αактина3, который является основным компо
нентом Zлиний мышечных саркомеров. Этот белок экс
прессируется в быстро сокращающихся волокнах ске
летных мышц. Полиморфизм rs1815739 характеризуется 
заменой цитозина на тимин, что, в свою очередь, приво
дит к преждевременной остановке трансляции РНК в по
зиции 577, и происходит замена синтеза белка αактина3 
на αактин2 [3]. В 2003 году M. Fang и коллеги выявили 
ассоциацию этого полиморфизма (аллель С) с проявлени
ем быстроты и силы у спортсменов, занимающихся лег
кой атлетикой, особенно у атлетов, специализирующихся 
в спринтерских дистанциях, что было подтверждено в бо
лее поздних исследованиях [4, 5]. В ряде работ было по
казано, что у спортсменов, представляющих европейский 
спорт высших достижений, связанный с проявлением 
выносливости (конькобежцы на длинные дистанции, ма
рафонский бег, хоккеисты), наблюдалась высокая частота 
аллеля Т и генотипа ТТ [6, 7]. Однако в более поздних ра
ботах связь с проявлением выносливости этого полимор
физма не подтвердилась [5].

В наших исследованиях частота встречаемости ал
леля Т (40,9  %) и генотипа ТТ (13,6  %) у спортсменов, 
представляющих игровые виды спорта, выше, чем 
у русской популяции в целом, где она составляет 37,0 
и 7,8  % соответственно, и сопоставима с величиной 
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этого показателя у элитных спортсменов игровых видов 
из Европы (Италия), где она составляет 12,0 % (табл.) [8, 
9]. Наибольшая частота аллеля Т и генотипа ТТ выяв
лена у спортсменов, представляющих водное поло (47,4 
и 21,1 % соответственно) и волейбол (53,6 и 28,6 % со
ответственно), где компонента выносливости наиболее 
выражена. Частота аллеля С в обследуемой группе спорт
сменов составила 59,3 %, что близко к величине этого по
казателя в русской популяции в целом. Исключение со
ставляет группа футболистов, где частота этого аллеля 
составляет 71,7 %, что выше, чем в русской популяции 
в целом, где она составляет 63,0 % [9]. Высокая частота 
аллеля С, ассоциированного с быстротой и силой, у фут
болистов, повидимому, свидетельствует о наибольшей 
значимости компоненты быстроты и силы в этом виде 
игрового спорта. Полученные в этой работе результаты 
генотипирования полиморфизма rs1815739 (ген ACTN3) 

согласуются с результатами, полученными при обследо
вании спортсменов из России, которые представляют 
циклические виды спорта [10].

3.2. Полиморфизм rs2016520 гена PPARD
Ген рецептора δ активатора пролиферации перок

сисом PPARD (местоположение 6p21.2p21.1) оди
наково активно экспрессируется как в жировой, так 
и в мышечной ткани (медленные мышечные волокна) 
[11]. Полиморфизм rs2016520 гена PPARD представля
ет собой однонуклеотидную замену в нетранслируемой 
части 4 экзона. Как показано в ряде работ, минорный 
аллель G ассоциирован с более высокой транскрипци
онной активностью и влияет на связь с фактором транс
крипции Sp1. В ряде работ выявлена ассоциация этого 
полиморфизма с проявлением выносливости у спорт
сменов [12–14].

Таблица
Частота генотипов и аллелей генетических полиморфизмов у спортсменов,  

представляющих спорт наивысших достижений: игровые виды

Table
Frequency of genotypes and alleles of genetic polymorphisms in elite athletes: game types

Полиморфизм (ген) / Polymorphism (gene) Распределение генотипов, %/  
Genotype distribution, %

Частота аллелей, % /  
Allele frequency, %

rs1815739 (ACTN3) CC CT TT C T

Все обследованные / All patients 31,8 54,6 13,6 59,1 40,9

Футбол / Football, n = 23 43,5 56,5 0 71,7 28,3

Хоккей на траве, женщины / Field hockey, women, n = 10 30,0 60,0 10,0 60,0 40,0

Водное поло / Water polo, n = 19 26,3 52,6 21,1 52,6 47,4

Волейбол / Volleyball, n = 14 21,4 50,0 28,6 46,4 53,6

rs2016520 (PPARD) AA AG GG A G

Все обследованные / All patients 72,7 21,2 6,1 83,3 16,7

Футбол / Football, n = 23 69,6 30,4 0 84,7 15,3

Хоккей на траве, женщины / Field hockey, women, n = 10 70,0 20,0 10,0 80,0 20,0

Водное поло / Water polo, n = 19 78,9 5,3 15.8 81,5 18,5

Волейбол / Volleyball, n = 14 71,4 28,6 0 85,7 14,3

rs1042713 (ADRB2) AA AG GG A G

Все обследованные / All patients 10,6 37,9 51,5 29,5 70,5

Футбол / Football, n = 23 26,1 17,4 56,5 34,7 65,3

Хоккей на траве, женщины / Field hockey, women, n = 10 0 50,0 50,0 25,0 75,0

Водное поло / Water polo, n = 19 0 52,6 47,4 26,3 73,7

Волейбол / Volleyball, n = 14 7,1 42,9 50,0 28,5 71,5

rs1799945 (HFE) CC CG GG C G

Все обследованные / All patients 62,2 33,3 4,5 78,8 21,2

Футбол / Football, n = 23 73,9 26,1 0 86,9 13,1

Хоккей на траве, женщины / Field hockey, women, n = 10 40,0 60,0 0 70,0 30,0

Водное поло / Water polo, n = 19 57,9 36,8 5,3 76,3 23,7

Волейбол / Volleyball, n = 14 64,3 21,4 14,3 75,0 25,0
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При обследовании спортсменов, которые занимают
ся циклическими видами спорта, связанными с прояв
лением выносливости, из Российской Федерации было 
обнаружено, что частота gаллеля полиморфизма 
rs2016520 гена PPARD достоверно выше, чем в группе 
сравнения (18.3% против 12.1%; p < 0,0001). Кроме того, 
у спортсменов более высокой квалификации частота 
gаллеля выше [12].

3.3. Полиморфизм rs1042713 гена β-2 адренорецептора
Ген β2 адренорецептора (международный код  — 

ADRB2, местоположение 5q31q32) кодирует бета2 адре
норецептор, который имеет высокую степень родства 
к адреналину, активация рецептора вызывает увеличе
ние интенсивности гликогенолиза в мышцах. Наиболее 
изученным полиморфизмом является rs1042713 (G/A), 
который характеризуется заменой аденина на гуанин, 
что, в свою очередь, приводит к замене аминокисло
ты аргинина на глицин в белке. В ряде работ показано, 
что полиморфизм rs1042713 ассоциируется с проявле
нием выносливости у спортсменов [12, 15, 16]. В наших 
исследованиях частота аллелей полиморфизма rs1042713 
(ген ADRB2): А — 29,5 %, G — 70,5 % (см. табл.).

Для аллеля G частота встречаемости в обследуемой 
группе спортсменов значительно выше, чем показате
ли в русской популяции центральных регионов России 
в целом и в европейских популяциях, где она составляет 
38–45 % [17, 18]. В каждой отдельной группе спортсме
нов игровых видов спорта частота встречаемости этого 
аллеля выше популяционной: футбол — 65,3 %, волей
бол  — 71,5  %, водное поло — 73,7  %, женский хоккей 
на траве — 75,0 %. Это подтверждает ранее полученные 
данные в других видах спорта об ассоциации этого по
лиморфизма с проявлением выносливости.

3.4. Полиморфизм rs1799945 гена HFE
Ген гемохроматоза (международный символ  — 

HFE, местоположение 6p22.2) кодирует синтез белка, 

регулирующего обмен железа. Благодаря сродству к ре
цептору трансферрина способен блокировать транспорт 
железа в цитоплазму клеток. Влияет на уровень фер
ритина и железа в крови. Генетический полиморфизм 
rs1799945 ассоциирован с уровнем железа в цитоплазме 
клеток b, как правило, не проявляется при гетерозигот
ном носительстве. Аллель G этого полиморфизма рас
сматривается в качестве молекулярногенетического 
маркера выносливости [19].

При исследовании полиморфизма rs1799945 гена 
HFE в обследуемой группе спортсменов было выявлено, 
что частота встречаемости аллеля G составляет 21,2 %, 
что выше, чем в европейских популяциях в целом, где 
эта величина составляет 12–14 % и согласуется с данны
ми, полученными при обследовании спортсменов еди
ноборцев (19,3 %) [20, 21].

Что касается отдельных видов игрового спорта, то ча
стота аллеля G была выше, чем популяционная, в груп
пах, представляющих волейбол (25  %), водное поло 
(23,7  %) и женский хоккей на траве (30,0  %). В группе 
футболистов частота этого аллеля не отличалась от по
пуляционной (15,3 %).

4. Выводы
Результаты обследования спортсменов, представля

ющих игровые виды спорта, из Российской Федерации 
показали более высокую частоту встречаемости аллеля 
Т полиморфизма rs1815739 (ген ACTN3), аллеля G по
лиморфизма rs2016520, (ген PPARD), аллеля G полимор
физма rs1042713 (ген ADRB2) и аллеля G полиморфизма 
rs1799945 (ген HFE) по сравнению с величинами этого 
показателя в русской и европейских популяциях в це
лом. Это подтверждает наличие ассоциации изученных 
генетических полиморфизмов с проявлением выносли
вости у спортсменов. Носители аллелей Т (полиморфизм 
rs1815739), G (полиморфизмы rs2016520, rs1042713, 
rs1799945) имеют преимущество в выносливости при за
нятии игровыми видами спорта.
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