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РЕЗЮМЕ

В работе проведено исследование генетических полиморфизмов rs1815739 (ген ACTN3), rs2016520 (ген PPARD), rs1042713 (ген ADRB2), 
rs1799945 (ген HFE), rs1801282 (ген PPARG) спортсменов, занимающихся циклическими видами спорта. Генотипирование проводили с при-
менением аллель-специфичной амплификации с детекцией результатов в режиме реального времени и использованием TaqMan-зондов. 
В результате проведенных исследований выявлена более высокая частота встречаемости аллелей, ассоциированных с выносливостью 
(Т-полиморфизм rs1815739 и G-полиморфизм rs2016520) у спортсменов циклических видов спорта. Анализ результатов генотестирования 
полиморфизмов: rs9939609 гена FTO, rs4994 гена ADRB3 и rs2228570 гена VDR показал, что риск развития алиментарнозависимых заболева-
ний (ожирения и остеопороз) у обследованных спортсменов по окончании спортивной карьеры ниже, чем в популяции в целом.
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ABSTRACT

The studies of genetic polymorphisms rs1815739 (ACTN3 gene), rs2016520 (gene PPARD), rs1042713 (ADRB2 gene), rs1799945 (HFE gene), 
rs1801282 (PPARG gene) of athletes involved in cyclic sports were carried out. Genotyping was performed using allele-specific amplification with 
real-time detection of results and the use of TaqMan probes. As a result of the research, a higher incidence of alleles associated with endurance 
(T-polymorphism rs1815739 and G - polymorphism rs2016520) was revealed in athletes of cyclic sports. The analysis of the results of genetic 
polymorphisms: rs9939609 gene FTO, ADRB3 rs4994 gene rs2228570 and VDR gene showed that the risk of development of alimentary-related 
diseases (obesity and osteoporosis) in the examined athletes after sports career is lower than in the General population.
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1.1 Введение
Активное внедрение методов молекулярной генети-

ки в область спортивной медицины позволило выявить 
генетические маркеры физической работоспособности, 
которые ассоциированы со спортивной успешностью, 
предрасположенностью к занятиям разными видами 
спорта [1-3]. Результаты исследований, направленные 
на изучение генетических маркеров, свидетельствуют о 
том, что вероятность достижения высоких достижений 

в спорте связана с определенными генетическими поли-
морфизмами. 

 Наиболее изученными в настоящее время генетиче-
скими полиморфизмами, ассоциированными со спор-
тивной успешностью, которая связана с проявлением 
выносливости, и быстроты, и силы спортсмена, явля-
ются rs1815739 (ген ACTN3), rs2016520 (ген PPARD), 
rs1042713 (ген ADRB2), rs1799945 (ген HFE), rs1801282 
(ген PPARG) [1, 4]. Однако, несмотря на большое коли-
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чество научных публикаций по этой проблеме актуаль-
ными остаются углубленные исследования по идентифи-
кации генетических маркеров физической деятельности 
в конкретных видах спорта в частности циклические 
виды спорта. 

К циклическим видам спорта относятся беговые 
дисциплины легкой атлетики, плавание, гребля акаде-
мическая, гребля на байдарках и каноэ, велосипедный 
спорт, шорт-трек, а также зимние виды спорта – бег на 
коньках, лыжные гонки. Они отличаются повторяемо-
стью фаз движений, лежащих в основе каждого цикла, 
и тесной связанностью каждого цикла с последующим и 
предыдущим. В основе циклических упражнений лежит 
ритмический двигательный рефлекс, проявляющийся 
автоматически [5]. Эти виды спорта требуют сочетания 
преимущественно аэробной выносливости с хорошей 
координацией движений [6].

Цель исследования – изучение генетических поли-
морфизмов спортсменов, занимающихся циклическими 
видами спорта, связанных со спортивной успешностью и 
риском развития алиментарно-зависимых заболеваний.

1.2 Материалы и методы
Исследования проводили на базе Клиники спортив-

ной медицины (филиал № 1) ГАУЗ «Московский научно-
практический центр медицинской реабилитации, вос-
становительной и спортивной медицины» Департамента 
здравоохранения г. Москвы, где были обследованы во 
время тренировочного периода 56 спортсменов, зани-
мающихся циклическими видами спорта (легкая атлети- 
ка – беговые дисциплины, гребля академическая, би-
атлон, лыжные гонки, велоспорт, плавание), из них 40 
мужчин (средний возраст 21,2±0,52 г) и 16 женщины 
(средний возраст 20,9±1,3 г). 

Взятие биологических образцов для проведения ис-
следования производили после подписания участника-
ми исследования информированного согласия и одо-
брения протокола исследования этическим комитетом 
ФГБУН «ФИЦ питания и биотехнологии». 

Для проведения генотестирования использовали 
цельную кровь или буккальный эпителий.  Дезоксири-
бонуклеиновую кислоту (ДНК) выделяли стандартным 
методом, с использованием многокомпонентного ли-
зирующего раствора, разрушающего комплекс ДНК с 
белком, затем ее сорбировали на покрытые силикагелем 
магнитные частицы, осуществляли отмывку спиртом и 
на конечном этапе проводили элюцию в буферный рас-
твор. ДНК выделяли с использованием набора реагентов 
«РеалБест ДНК-экстракция 3» (ЗАО «Вектор-Бест», РФ) 
на автоматической станции epMotion 5075 («Eppendorf», 
Германия). Генотипирование проводили с применением 
аллель-специфичной амплификации с детекцией ре-
зультатов в режиме реального времени и использова-
нием TaqMan-зондов, комплементарных полиморфным 
участкам ДНК, c использованием реагентов («Синтол», 
Россия). Для проведения амплификации использовали 
амплификатор «CFX96 Real Time System» («Bio-Rad», 
США).

1.3. Результаты и их обсуждение
Проведено генотестирование спортсменов, пред-

ставляющих циклические виды спорта: легкая атлетика, 
плавание, академическая гребля, биатлон, лыжное двое-
борье. Результаты генотестирования спортсменов пред-
ставлены в таблице 1. 

Полиморфизм rs1815739 гена α-актина 3 (междуна-
родный символ ACTN3). Вариант rs1815739 гена ACTN3 
местоположение 11q13.3, кодирует синтез структурного 
белка скелетных мышц α-актина-3, который является ос-
новным компонентом Z-линий мышечных саркомеров. 
Этот белок экспрессируется в быстро сокращающихся 
волокнах скелетных мышц [7]. Полиморфизм rs1815739 
характеризуется заменой цитозина на тимин, что в свою 
очередь приводит к преждевременной остановке транс-
ляции РНК в позиции 577 и происходит замена синтеза 
белка α-актина-3 на α-актин-2 [8]. В 2003 году Fang M. и 
коллеги выявили ассоциацию этого полиморфизма (ал-
лель С) с проявлением быстроты и силы у спортсменов 
[9]. В ряде работ показана связь этого полиморфизма 
(аллель Т) с проявлением выносливости [10]. 

В результате проведенных нами исследований обна-
ружено, что частота встречаемости аллеля Т полимор-
физма rs1815739 (ген ACTN3), связанного с проявле-
нием выносливости, у спортсменов, представляющих 
циклические виды спорта, составляет 48,2% (табл. 1.) 
Эта величина на 11,2 % выше, чем характерно для рус-
ской популяции в целом, где она составляет 37,0%, ча-
стота встречаемости генотипа ТТ (25,9%) также выше, 
чем в русской популяции в целом, где она составляет 
7,8% [11]. Наши результаты показали более высокую 
частоту встречаемости аллеля Т у мужчин (64,2%) по 
сравнению с женщинами (31,3%), что свидетельствует о 
более высокой связи с выносливостью этого полимор-
физма у мужчин. 

Полиморфизм rs2016520 гена РРARD. Ген рецептора 
δ активатора пролиферации пероксисомPPARD (место-
положение 6p21.2-p21.1) одинаково активно экспресси-
руется как  в жировой, так и в мышечной ткани (медлен-
ные мышечные волокна) [12]. Полиморфизм rs2016520 
гена PPARD представляет собой однонуклеотидную за-
мену в нетранслируемой части 4 экзона. Как показано 
в ряде работ, минорный аллель G ассоциирован с более 
высокой транскрипционной активностью и влияет на 
связь с фактором транскрипции Sp-1. В ряде работ вы-
явлена ассоциация этого полиморфизма с проявлением 
выносливости у спортсменов [1]. 

При обследовании спортсменов, которые занима-
ются циклическими видами спорта, связанными с про-
явлением выносливости (n=898) из Российской Федера-
ции (Санкт-Петербург) было обнаружено, что частота  
g-аллеля полиморфизма rs2016520 гена PPARD досто-
верно выше, чем в контрольной группе (18,3% против 
12,1%; p < 0,0001). Кроме того, наблюдалось повышение 
частоты g-аллеля по мере роста квалификации спор-
тсмена. На основании этих результатов сделан вывод: 
g-аллель PPARD ассоциируется с предрасположенно-
стью к развитию и проявлению выносливости [1]. 
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rs2016520 (ген PPARD) в обследуемой группе спортсме-
нов составила: А-87,0 %, G-13,0 % что согласуется с дан-
ными для этой категории спортсменов европейского 
происхождения [1, 13]. Следует отметить, что в наших 
исследованиях эта величина у женщин на 8,0% выше, чем 
у мужчин, что свидетельствует о более выраженной ассо-
циации с выносливостью аллеля G у женщин, табл. 1.

Полиморфизм rs1042713 гена ADRB2. Ген β-2 адре-
норецептора (международный код – ADRB2, местопо-
ложение 5q31-q32) кодирует бета 2 адренорецептор, 
который имеет высокую степень родства к адреналину, 
активация рецептора вызывает увеличение интенсив-
ности гликогенолиза в мышцах. Наиболее изученным 
полиморфизмом является rs1042713 (A/G), который ха-
рактеризуется заменой аденина на гуанин, что в свою 
очередь приводит к замене аминокислоты аргинина на 
глицин в белке. В ряде работ показано, что полиморфизм 
rs1042713 ассоциируется с проявлением выносливости у 
спортсменов [14, 15]. Частота встречаемости аллеля G в 
русской популяции 37-38% [16]. 

Частота аллелей полиморфизма rs1042714 (ген 
ADRB2): А - 57,4%, G - 42,6%, табл. 1. Для аллеля G (мар-
кер выносливости) частота встречаемости в обследуе-
мой группе спортсменов близка к показателям в евро-
пейских странах, где она, согласно данным базы NCBI, 
составляет 39,4%, и показателям, полученным в исследо-
ваниях по типу «случай/контроль», выполненным в Рос-
сийской Федерации [17-19]. У женщин величина этого 
показателя выше на 10,7%, чем у мужчин (табл. 1).

Полиморфизм  rs1799945 гена HFE. Ген гемохрома-
тоза (международный символ – HFE, местоположение 
6p22.2), кодирует синтез белка, регулирующего обмен 
железа. Благодаря сродству к рецептору трансферрина 
способен блокировать транспорт железа в цитоплазму 
клеток. Влияет на уровень ферритина и железа в крови. 
Генетический полиморфизм rs1799945 ассоциирован с 
уровнем железа в цитоплазме клеток, как правило, не 
проявляется при гетерозиготном носительстве. Аллель 
G этого полиморфизма рассматривается в качестве мо-
лекулярно-генетического маркера выносливости [4]. 

Таблица 1

Распределение генотипов и частота аллелей генетических полиморфизмов,  
ассоциированных со спортивной успешностью у спортсменов, представляющих циклические виды спорта

Table 1

Distribution of genotypes and frequency of alleles of genetic polymorphisms  
associated with sports success in athletes representing cyclic sports

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

Частота аллелей, %/
Allele frequency, %/

rs1815739 (ACTN3) CC CT TT C T
Все обследованные/All patients 29,6 44,5 25,9 51,8 48,2

Мужчины/men 14,2 42,9 42,9 35,7 64,2
Женщины/women 50,0 37,5 12,5 68,7 31,3

rs2016520 (PPARD) AA AG GG A G
Все обследованные/All patients 74,1 25,9 0 87,0 13,0

Мужчины/men 78,6 21,4 0 89,2 10,8
Женщины/women 62,5 37,5 0 81,2 18,8

rs1042713 (ADRB2) AA AG GG A G
Все обследованные/All patients 33,4 48,1 18,5 57,4 42,6

Мужчины/men 35,7 50,0 14,3 60,7 39,3
Женщины/women 25,0 50,0 25,0 50,0 50,0
rs1799945 (HFE) CC CG GG C G

Все обследованные/All patients 81,5 18,5 0 90,7 9,3
Мужчины/men 78,6 21,4 0 89,2 10,8

Женщины/women 87,5 12,5 0 93,7 6,3
rs1801282 (PPARG) CC Cg gg C g

Все обследованные/All patients 63,0 29,6 7,4 77,8 22,2
Мужчины/men 71,4 28,6 0 85,7 14,3

Женщины/women 37,5 37,5 25,0 56,2 437
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При исследовании полиморфизма rs1799945 гена 
HFE в обследуемой группе спортсменов было выявлено, 
что частота встречаемости аллеля G (маркер проявле-
ния быстроты и силы) составляет 9,3%, что ниже, чем в 
европейских популяциях в целом, где эта величина со-
ставляет 12-14% [20, 21].

Полиморфизм rs1801282 гена PPARG. Полиморфизм 
rs1801282 гена рецептора, активирующего пролифера-
цию пероксисом гамма (международный символ PPARG, 
местоположение 3р25) представляет собой замену цито-
зина на гуанин в положении 34 экзона 2, при этом про-
исходит замещение аминокислоты пролина на аланин 
в положении 12. Показана корреляция полиморфизма 
с площадью поперечного сечения мышечных волокон. 
Аллель G ассоциирован с большей площадью попереч-
ного сечения как медленных, так и быстрых мышеч-
ных волокон [1]. Показано, что носительство Gаллеля, 
повышающее чувствительность к инсулину, а значит, 
усиливающее его анаболическое действие на скелетные 
мышцы, предрасполагает к развитию и проявлению ско-
ростно-силовых качеств [14, 15]. G аллель также способ-
ствует развитию и проявлению выносливости, посколь-
ку у высококвалифицированных стайеров отмечена 
высокая частота встречаемости G аллеля по сравнению с 
менее квалифицированными спортсменами. Это может 
быть связано с влиянием повышенной чувствительно-
сти к инсулину на гипертрофию как медленных, так и 
быстрых мышечных волокон.

Изучение полиморфизма rs1801282 гена PPARG по-
казало, что в обследуемой группе спортсменов частота 
встречаемости аллеля G составила 22,2%. Величина это-
го показателя согласуется с показателями, характерны-
ми для европейских популяций, которые составляют  
15-22% [22, 23].

Изучение ассоциации полиморфизма генов с ри-
ском развития алиментарно-зависимых заболеваний 
у спортсменов, представляющих циклические виды 
спорта.

Полиморфизм rs9939609 гена FTO. Ассоциация од-
нонуклеотидного полиморфизма rs9939609 гена связи с 
жировой массой и ожирением (международный символ 
FTO, местоположение 16q12.2) показана в целом ряде ра-
бот, выполненных в европейских, азиатских и африкан-
ских популяциях [24, 25]. Несмотря на многочисленные 
исследования гена FTO, молекулярные механизмы, осу-
ществляющие связь его полиморфизмов с ожирением, 
изучены недостаточно. В целом ряде работ установлено, 
что тРНК гена FTO детектируется во многих тканях ор-
ганизма, но в наибольшем количестве – в дугообразном 
ядре гипоталамуса [20]. 

Результаты исследований у детей и подростков ев-
ропейского происхождения с носительством аллеля А 
полиморфизма rs9939609 показали потерю контроля за 
потреблением пищи и предпочтение более высококало-
рийной пищи по сравнению с носителями генотипа ТТ, 
что в последствии было подтверждено при обследовании 
американских детей из разных этнических групп [24, 26]. 

Полиморфизм rs4994 гена ADRB3. Ген β-3 адрено-
рецептора (официальный символ - ADRB3, местополо-
жение 8р12-р11.2) экспрессируется главным образом в 
адипоцитах, а также в сосудах, в гладких мышцах пище-
варительного тракта, желчном пузыре, в предстательной 
железе и скелетных мышцах Однонуклеотидный поли-
морфизм в 64 кодоне этого гена, приводящий к замене 
триптофана на аргинин в белке β-3-адренорецептора ас-
социирован (rs4994), как показано в целом ряде работ, вы-
полненных в разных этнических популяциях (американцы 

Таблица 2

Распределение генотипов и частота аллелей генетических полиморфизмов, ассоциированных  
с риском развития алиментарно-зависимых заболеваний у спортсменов, представляющих циклические виды спорта

Table 2

Distribution of genotypes and frequency of alleles of genetic polymorphisms associated with the risk  
of alimentary-dependent diseases in athletes representing cyclic sports

Полиморфизм (ген)/ Polymorphism (gene) Распределение генотипов, %/Genotype distribution, % Частота аллелей, %/
Allele frequency, %/

rs2228570 (VDR) AA AG GG A G
Все обследованные/All patients 37,0 55,6 7,4 64,8 35,2

Мужчины/men 28,6 64,3 7,1 60,7 39,3
Женщины/women 50,0 37,5 12,5 68,7 31,3
rs9939609 (FTO) ТТ АТ АА Т А

Все обследованные/All patients 38,6 47,1 14,3 62,1 37,9
мужчины/men 37,0 45,7 17,3 59,8 40,2

женщины/women 40,0 50,0 10,0 65,0 35,0
rs4994 (ADRB3) ТТ СТ СС Т С

Все обследованные/All patients 81,7 18,3 0 90,8 9,2
мужчины/men 84,9 15,1 0 92,3 7,7

женщины/women 80,0 20,0 0 90,0 10,0



Т.9 №3 2019

45

Ф
И
З
И
О
Л
О
Г
И
Я

И

Б
И
О
Х
И
М
И
Я

С
П
О
Р
Т
А

европейского происхождения, европейцы, японцы, китай-
цы), с избыточной массой тела и ожирением [27].

Полиморфизм rs2228570 гена VDR. Полиморфизм 
rs2228570 расположен в экзоне 2 стартового кодона гена 
рецептора витамина D (международный символ VDR, 
местоположение 12q12-q14). Связь этого полиморфиз-
ма с обеспеченностью витамином D выявлена в евро-
пейских популяциях [28]. В ряде работ показана связь 
полиморфизма со снижением минеральной плотности 
костной ткани [29].

Изучение полиморфизма rs9939609 гена FTO показа-
ло, что частота встречаемости аллеля A, для которого вы-
явлена ассоциация с избыточной массой тела и ожирени-
ем, в группе обследуемых спортсменов составила 37,9%, 
что ниже величины этого показателя в европейских по-
пуляциях, в том числе и в Российской Федерации (цен-
тральные регионы), где она составляет от 46-49% [25, 33].

Изучение полиморфизма rs4994 гена ADRB3 пока-
зало, что частота встречаемости аллеля С, для которого 
выявлена ассоциация с избыточной массой тела и ожи-
рением, в группе всех обследуемых спортсменов соста-
вила 9,2%, что согласуется с данными, полученными в 
европейских популяциях, в том числе и в Российской 
Федерации, где они составляют 7-12 % [34-37].

1.4 Выводы
1. При обследовании спортсменов Российской Фе-

дерации, представляющих циклические виды спорта, 
показано, что для них характерна более высокая часто-
та встречаемости аллеля Т полиморфизма rs1815739 
(ген ACTN3) и аллеля G полиморфизма rs2016520 (ген 
PPARD) по сравнению с величинами этого показателя 
в русской популяции в целом, что свидетельствует о 
проявлении выносливости у этих спортсменов. Следу-
ет отметить, что ассоциация полиморфизма rs1815739 с 
выносливостью более выражена у мужчин, а полимор-
физма rs2016520 – у женщин.

2. В наших исследованиях не выявлено увеличе-
ния частоты встречаемости аллеля G полиморфизма 
rs1799945 (ген HFE) и аллеля G полиморфизма rs1801282 
(ген PPARG), ассоциированных с быстротой и силой, у 
обследованных спортсменов по сравнению с величиной 
этого показателя, полученного при проведении исследо-
ваний в европейских популяциях. 

3. Анализ результатов генотестирования поли-
морфизмов: rs9939609 гена FTO, rs4994 гена ADRB3 и 
rs2228570 гена VDR, ассоциированных с алиментарноза-
висимыми заболеваниями, показал, что риск развития 
ожирения и остеопороза у обследованных спортсменов 
по окончании спортивной карьеры ниже, чем в русской 
популяции в целом.
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