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BEVEZETES

A genetikai hattér figyelembe vétele nélkiil a sporttudomanyi vizsgalatok altal alkotott
kép nem teljes. Elemezni és értelmezni sziikséges a stabil genetikai meghatarozottsag és
a dinamikus kornyezet kolcsonhatasat, s vizsgdlni kell a fejlédés alatt a genetikai
program Kkibontakozasaban szerephez jutd tényezoket. A sportgenomika egy fiatal
tudoméanyag, mely az ¢élsportolok genomjanak miikddésére és szervezddésére
koncentrdl. Az egyik legigéretesebb eszkoz lehet a sportagi kivalasztds, az egyénre
szabott edzéstervezés, a sporttraumatologia illetve géndopping teriiletén. A teljesitmény
vonatkozasaban a hajlamosité gének, bar onmagukban nem elegend6k egy adott
tulajdonsag kifejez0déséhez, eldre jelezhetik a sportdgi teljesitmény mindségét. A
genetikai alapon 1étrejové Osszetett jellegek kialakulasakor néhany vagy sok gén
egyideji vagy halmozodé milkddése befolydsolja a jelleg megnyilvanulasat, ahol
minden gén 6nmagaban egy kis részét magyarazza az egésznek. Ismeretes az is, hogy a
poligénes meghatarozottsag altalaban érzékenyebb a kornyezeti tényezdkre is. A fizikai
aktivitas komplex emberi viselkedésforma, igy a fenti folyamat még Osszetettebb lesz.
A mozgésok tanuldsa, a fizikai kornyezet, a kiilvilagbol érkez6 informaciok igen erésen
befolyasolhatjdk barmelyik fizikai aktivitdssal kapcsolatban 4ll6 gén hatdsanak
megjelenését. Eldbbiek ismeretében a sportteljesitménnyel Osszefiiggésben allo

specifikus génvaltozatok meghatarozasa jelentésen korlatozott.

A sportgenomika teriiletén tobbnyire élsportolokat vizsgaltak. A kutatasok
legjelentdsebb hanyada az alloképességi teljesitménnyel Osszefliggésben zajlott. A
hosszutav alloképességet ellenpontozd gyorsasagi teljesitmény genetikai hattere
szintén gyakran vizsgalt témakor. Sok tanulmany egyedi gén polimorfizmusokkal
foglalkozott, melyek kiindulasi pontot adtak a tovabbi Osszetettebb vizsgalatokhoz.
Ezek eredményei alapjan lehet6ség nyilt bizonyos képességek szempontjabol kedvezd

poligénes profil kialakitasara is.

Az angiotenzin-konvertadlo enzim (ACE) gén inszercios és delécios polimorfizmusa

Az ACE gén polimorfizmusai hatast gyakorolnak a kodolt enzim szérum és szoveti
szintjére. D allél homozigdta esetében a plazma és szoveti ACE szint szignifikansan
emelkedett, 6sszehasonlitva a heterozigota (ID) és 11 genotipusokkal. Ez utobbi (II)
esetben az ACE aktivitasi szintje fele akkora a DD genotipussal rendelkezdkhoz képest,

mig a heterozigotaknal kozepes szint mérhetd. Az 1 allél alacsonyabb szérum ACE



szinttel és aktivitassal jellemezhetd, mely kisebb mértékii vazokonstrukciot okoz, ami
nagyobb teret enged az oxigéndis vér aramlasanak az izmok iranyaban. Ennek a
kovetkeztében feltételezhetd, hogy az I allél kedvezObb mutacio, s elénydsebb az
alloképességi sportagak képviseldi szamara, hiszen esetiikben az oxigénigény lehetd
legteljesebb kielégitése 1étfontossagu. Az ACE gén D allélja magasabb angiotenzin-
konvertal6 enzim aktivitassal jar egyiitt. Megallapitottak, hogy a keringé ACE aktivitas

szignifikansan korrelal a quadriceps izom izometrias és izokinetikus erejével.

Az alfa-actinin-3 gén R/X polimorfizmusa (ACTN3)

Az ACTN3 expresszid a Il-es tipust izomrostokhoz kotott, melyek a nagy sebesség
melletti erdteljes kontrakcidért feleldsek. Bizonyitottdk, hogy az éatlag populaciéra a-
actinin-3 hiany a jellemz6, amit a homozigota stop kodon okoz az ACTN3 (R577X)
génben. Az ACTN3 fehérje funkcionalisan nem redundans, tehat a 2-es izoforma nem
képes teljes mértékben kiegyenliteni a hianyt. Bizonyitasra keriilt az is, hogy az a-
aktinin-3 jelenléte vagy hianya befolyasolja a harantcsikolt izomzat teljesitményét. Az
R allél a nagyobb erdkifejtéssel jard terheléseknél, valamint a gyorsasagi
teljesitménynél eldnyds, mig az XX genotipus az emlitett fehérje teljes hianyat okozza,

ezzel befolyasolva a harantcsikolt izom teljesitményét.

A 2. tipusu bradikinin receptor génjének +9/—9-es polimorfizmusa (BDKRB2)

A polimorfizmust egy 9 bazisparbdl allo szakasz jelenléte (+9), vagy hianya (—9)
okozza. A 2. tipusti bradikinin receptor gén aktivacidja serkenti a terhelés alatt a
vazizom gliikoz felvételét, valamint javit az izmok vérellatottsagan. A —9 allél, a +9-
essel szemben, fokozza a gén transzkripcidjat és jelentdsebb a receptor mRNS
expresszid. Kiemelten vizsgaltak ezt az inszercids/delécios polimorfizmust a fizikai

aktivitassal Osszefiiggésben.

Az ACE és az ACTN3 kombinacioja

Az ACE DD genotipus feltételezhetd eldénnyel jar a rovidtdva teljesitmény
fejlesztésénél, valamint bizonyitottdk a D allél és az er6-dominans teljesitmény
Osszefiiggését. Az ACTN 577R allél és 577RR genotipus az er6-dominans sportagak
¢lvonalbeli versenyzdi korében gyakrabban eléforduld valtozatai a génnek, mint az
577X allél és a masik kettd, X allélt tartalmazo genotipus. Tovabba kimutathato az
Osszefliggést az R allél és a nagy teljesitményli izomkontrakcié képessége kozott. Az

ismert eredmények alapjan az ACE D ¢s az ACTN3 R allélpar jelenléte eldnyds lehet a



gyorsasagi €s nagy izomerd sziikségességével jard sportagaknal, mig az ACE I és
ACTNS3 X all¢lok megléte az alloképességi sportoloknal.

Az ACE és a BDKRB?2 parositasa

A két polimorfizmus kapcsolata az ACE renin-angiotenzin és a kallikrein-kinin
rendszerbeli funkcidjaval dsszhangban magyarazhaté meg. Az angiotenzin-konvertalo
enzim Katalizalja az angiotenzin I 4talakuldsat az er6s érOsszehuzéd hatassal bird
angiotenzin ll-vé, tovabba inaktiv metabolitokka bontja a kifejezetten értagitdo hatasa
bradikinint. Az ACE 1 all¢ljanak jelenléte azonban csokkenti a keringé angiotenzin
aktivitdsat, ami visszafogottabb vazokonstrukciot eredményez, valamint szintén
csokkenti az értagitd és vazoprotektiv hatasu anyag, a bradikinin bontasat. A bradikinin
béta 2. tipusu receptor gén —9 allélja noveli a gén transzkripcidjat, igy az aktivacio
hatasara még kiemeltebben fokozza a terhelés alatti gliikkoz felvételt a vazizomban, és az
izmok vérellatottsagat. Ezekre az ismeretekre alapozva az ACE I és a BDKRB2 —9
allélok egyiittes eldforduldsa az alloképességi sportoloknak kedvezdbb feltételeket

biztosit a kiemelked teljesitményekhez.

Az ACTN3 és a BDKRB?2 kombindcioja

A két gén valtozatainak ¢élettani hatdsat figyelembe véve az alloképességi teljesitmény
szempontjabol az ACTN3 X ¢és a BDKRB2 -9, mig az erdkifejtés nagysaganak
mértékére az ACTN3 R és a BDKRB2 +9 parositasok a kedvezd kombnaciok.

Az ACE gén és a relativ aerob kapacitads (relVO2max) osszefiiggése

Az ACE I/D polimorfizmus és a kiilonb6zo teljesitmény-élettani  mutatok
kapcsolatanak vizsgalata a gén allélja altal kifejezddésre kertilt fiziologiai hatdsok
ismeretében értelemszerti. Az I allél és a magasabb maximalis, illetve relativ aerob

kapacitas 0sszefiiggését tobb tanulmanyban megerdsitették.

A BDKRB?2 gén és a relativ aerob kapacitas (relVO2max) osszefiiggése
Ezzel a lehetséges kapcsolattal 6sszefiiggésben még nem késziilt tanulmany, azonban
a génvaltozatok élettani hatasdnak ismeretében célszerli megvizsgalni a relativ aerob

kapacitas alakulasat ebbdl a szempontbdl is.

Az osteocalcin gén Hindlll (rs1800247) polimorfizmusa
Az osteocalcin allélok a HindIII restrikcios fragmentum jelenléte (h) illetve hianya (H)
alapjan definialtak. Egy karboxilcsoport bekdtddésével aktivalodik az osteocalcin és

segiti a kalcium beépiilését a csontba, azonban csak a K-vitamin jelenlétében szallitja és



koti be a kalciumot a csontdllomanyba, elinditva ezzel a csontépitést. Az osteocalcin

gén HindIIl polimorfizmusa feltételezhetéen befolyasolja a csont asvanyianyag-

tartalmat és a csontépiilést. Amennyiben a fragmentum hianyarél (H) beszéliink, negativ

befolyasolo hatast véliink a csontépitésre.

CELKITUZESEK

A magyar élsportolok sportgenomikai hatterének atfogd és hianypotld feltérképezése

volt a doktori munka célja.

>

Az allél- és genotipus frekvencidk bemutatasa, 0Osszehasonlitasa &s
kiilonbségei a sportoloi €s a kontrollcsoportban.

Az allél ¢és genotipus gyakorisdgok kiilonbségeinek vizsgalata az
alloképességi, a nem alloképességi sportolok és a sportjatékosok kozott.

Az allél és genotipus aranyok Osszehasonlitdsa a sportdgi sajatossagokat
kovetd csoportbontéds alapjan az alloképességi sportagak, a kiizddsportok, a
kajak-kenu/evezés, a sportjatékok és a vizilabda jatékosok valamint a
kontrollcsoport k6zott

Az allél- és genotipus frekvencidk elemzése nemenként kialakitott sportoloi
¢és kontrollcsoportokban.

Az allél és genotipus gyakorisdgok vizsgalata a sportagi sajatossagokat
kdvetd csoportbontas sordn kialakitott alcsoportokban nemenként.

Az eredmények viszonyitasa elsGsorban kaukazusi mintakhoz, valamint az
ezen kiviil publikalt eredményekhez. Hasonlosagok és kiilonbozdségek
feltarasa, a nemzeti sajatossagok megjelenitése.

A genotipus kombinaciok megjelenésének Osszehasonlitasa sportolok és
kontrollcsoport kozott.

A genotipus parositdsok aranyanak elemzése a sportoloi alcsoportokban.

A genotipusok egyiittes megjelenésének elemzése nemenként bontott

sportoloi és kontrollcsoportban.

s Az ACE és a BDKRB2 gén polimorfizmusok illetve azok kombinacidinak és a

relativ aerob kapacitas eredményeknek az 6sszefiiggésvizsgalata sportolokban.

% Az osteocalcin gén valtozatainak és az ultrahangos csontparamétereknek, valamint a

humanbioldgiai jellemzdéknek az osszefiiggésvizsgalata magyar élsportoloknal.



A vizsgalataink el6tt a célkitlizések alapjan a kovetkezd hipotéziseket fogalmaztuk

meg:

A X4

X/
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Az ACE, az ACTN3 ¢s a BDKRB2 gén polimorfizmusok aranya a nemzetkozi
eredményekhez hasonldan a magyar mintan is eltér a sportoldi €és a kontroll
csoportok kozott.

Az ACE+ACTN3, az ACE+BDKRB2 ¢és az ACTN3+BDKRB2 gén
polimorfizmusok kombindcidinak gyakorisagai Osszefiiggést mutatnak a
sportélettani szempontbdl eldnyds hatdsaik alapjan a megfeleld sportagi
csoportokkal.

Az ACE I és a BDKRB2 -9 gén polimorfizmusok magasabb relativ aerob
kapacitassal jarnak egylitt a masik kettd valtozathoz képest.

Az osteocalcin gén HindIIl polimorfizmusa és a csontjellemzék kozott

Osszefiiggés mutathato ki.

VIZSGALT SZEMELYEK, ALKALMAZOTT MODSZEREK

Vizsgalt személyek

A vérmintdk Osszegyujtését 2008 és 2011 kozott végeztik. Ez id6 alatt 449

mintavételre kertilt sor (176 nd, 273 férfi). A genotipizalas soran tobb esetben sikertelen

volt bizonyos polimorfizmusok meghatirozdsa, ez okozza a génenként -eltérd

elemszamokat (1. tablazat).

1. tablazat: A vizsgalatban résztvevo személyek (f6)

Gén Osszesen Férfi N6 Sportolé  Kontroll
ACE 430 261 169 335 95
ACTN3 434 265 169 338 96
BDKRB2 161 67 94 161 0
ACE+ACTN3 391 236 155 298 93
ACE+BDKRB2 161 67 94 161 0
ACTN3+BDKRB2 161 67 94 161 0
ACE+relVO,max 182 110 72 182 0
BDKRB2+relVO,;max 105 38 67 105 0
Osteocalcin 302 203 99 214 88



A résztvevOk mindannyian magyar szarmazasuak, életkoruk 32+12,7 év volt. Koziiliik
63 f0 szerepelt ultrahangos csontsiirliségmérd vizsgalaton, 17 sportold és 47 kontroll
személy. A Kkontrollcsoport (n=97; férfi=58, n6=39) kivalasztasanak els6dleges
szempontja a sportmult hianya volt. Mindannyian életkorban a sportoldéi mintahoz illd,
egészséges, ismert betegséggel nem rendelkezd emberek voltak. A sportolok
kivalasztasakor a sportag jellemzdi és a versenyzok eredményei (olimpiai-, vilag-,
eurdpa-, és orszagos bajnokok, valamint helyezettek) jelentették a szelekcids
szempontokat. Az altalunk kialakitott felosztasban az alloképességi sportagak
csoportjadba az evezés, a kajak-kenu, az orszaguti kerékpar, a rovidpalyas
gyorskorcsolya, a triatlon és a hosszatavfutas tartozott. A nem alloképességi sportagak
csoportjat a kiizdésportok, nevezetesen a birkdzas, a cselgancs, a karate, az 6kolvivas, a
vivés, valamint a torna alkotta. A sportjatékokhoz soroltuk a kézi-, vizi- és kosarlabdat,
illetve a labdarugast. A sportdgi sajatossagokat kovetd csoportbontds soran
kiilonvalasztottuk a szarazfoldi sportjatékokat a vizilabdatol, a kiizddsportok

onmagukban egy kategoriat jelentettek.

Vizsgalati modszerek

DNS izolalds

A kivalasztott sportoloktol és a kontrollcsoportba keriilé személyektél 3 ml vénas
vérmintat gyljtottiink. A genomialis DNS izolalasat Fujifilm Quickgene Mini80
késziilékkel végeztiik. Az izolalads soran a késziiléknek megfeleld protokollt hasznaltuk.
A tisztitds utdn visszaoldott DNS mintdk koncentraciojat NanoDrop 2000
spektrofotométer segitségével hataroztuk meg.

Genotipizalas

ACTNS3, osteocalcin

A genotipizalas DNS chip hasznalataval a szegedi Avidin Kft. kdzremiikddésével
zajlott. A nanokapillaris QRT-PCR folyaman egy reakcié 33 nl térfogatban ment végbe.
A polimorfizmusok vizsgélatdhoz fluoreszcens festékkel (VIC, FAM) jelolt TagMan
probakat hasznaltunk. A vérbdl izolalt genomi DNS-hez OpenArray SNP MasterMixet
adtunk, majd a nanokapillaris chip reakciotereit OpenArray™ Autoloader hasznalataval
feltoltottiik. Az OpenArray™ chipeket egy olajat tartalmazo iivegtartoba helyeztiik,
melyet UV fénnyel szilarditott ragasztoval rogzitettiink, majd a chipeket Perkin Elmer

1000 Plate PCR késziilékbe helyeztiik, ahol egy 10 perces, 92°C-os aktivalast kovetden



50 cikluson at futtattuk (97°C-1 min, 51°C-20 sec, 53°C-20 sec, 55°C-10 sec). Ezt
kovetden a chipeket a BioTrove OpenArray™ NT Cycler késziilékbe helyeztiik, ami

automatikusan detektalta a fluoreszcencia intenzitast.
ACE

Az ACE I/D tipust variacidinak meghatarozasa az OpenArray rendszerrel tortént,
elézetes validalast kovetden. A hagyomanyos PCR technikdval a GenolD
Molekularbiologiai Laboratorium elvégezte a sportolok genotipizalasat, melyek koziil
96 mintat, random kivalasztdssal az OpenArray rendszerrel az ACE rs4343-as
polimorfizmusara is lefuttattunk, mivel tobb tanulmanyban arra a megéllapitasra
jutottak, hogy az ACE rs4343-as SNP-je a legjobb ,proxy”-ja az Alu I/D
polimorfizmusnak (Daya és Gaunta 2008, Glenn és mtsai 2009). Az eredmények
azonosnak bizonyultak, igy a tovabbiakban a fentiekben ismertetett modszert

alkalmaztuk a polimorfizmus meghatarozasara.
BDKRB2

A bradikinin receptor B2 genotipusok meghatarozasa a GenolD Molekularbioldgiai
Laboratoriumon keresztiil tortént Williams €s munkatarsainak modszertani leirdsa
alapjan, médositott protokollal. A gén polimorfizmusok PCR-en alapulé technologiaval

lettek meghatéarozva.

Antropometria

Az antropometriai jellemzéshez sziikséges testdimenziokat a Nemzetkozi Biologiai
Program 4ltal megfogalmazott ajanlidsoknak megfeleléen mértiik fel. Osszesen 24
testméret keriilt rogzitésre. A mért és szarmaztatott adatokbol a testmagassag, a

testtomeg, a konyok-¢s térdszélesség, valamint a csontarany kertilt megjelenitésre.

Kvantitativ ultrahangos csontstiriiség mérés
A sarokcsont ultrahangos vizsgalata OSTEOSYS SONOST 3000 tipust ultrahangos
csontslirliség-meérd késziilék segitségével tortént.
Az elemzések soran harom paramétert vizsgaltunk.
» SOS — Speed Of Sound, ultrahang terjedési sebesség (m/s): ez a mutatd az adott
csont anyagi mindségérdl biztosit informaciot.
» BUA - Broadband Ultrasound Attenuation, frekvenciafiiggé ultrahang-

gyengiilés (dB/MHz): a csont mikroszerkezetérdl €s a csonttomegrol informal.



» BQI index — Bone Quality Index: A két mért paraméter (SOS és BUA)
Osszekapcsolasaval csokken a megbizhatosagi hiba mértéke (BQI =
aSOS+BBUA, aff: hémérséklet-korrekcid), S €z a paraméter a torési rizikora ad

becslést.

Terhelésdiagnosztikai vizsgalat

A sportolok egy része futdszalagos terhelést is teljesitett, melyet Schiller terheléses
rendszerrel végeztiik. A teszt vita maxima tipusu (allandé sebesség mellett fokozodo
meredekség) volt, végrehajtasa teljes kifaradasig zajlott. A vizsgaltunkba a maximalis
oxigén felvételt vontuk be, melynél a testtomegre vonatkoztatott acrob kapacitas

értékeivel szamoltunk (relVO,max, ml/ttkg/min).

A statisztikai analizis modszerei

Az eredmények statisztikai feldolgozasahoz és grafikus megjelenitéséhez a GraphPad
Prism és a Microsoft Excel programokat hasznaltuk. A Hardy-Weinberg egyenstly
genotipus-gyakorisag megallapitasdhoz Pearson-féle Khi? probat hasznaltunk, akarcsak
az allél és a genotipus, valamint a polimorfizmus-kombinaciok gyakorisdgoknak az
Osszehasonlitasara. Az osteocalcin  H allél jelenléte vagy hianya alapjan
megkiilonboztetett csoportok ultrahangos csontsiiriségre €s humanbiologiai jellemzdire
vonatkozo eredmények kiilonbségeit kétmintas t-probaval vizsgaltuk. Egyszempontos
varianciaanalizist hasznaltunk a csontsiirliség ¢és a csontarany Osszefiiggéseinek
vizsgalatara a genotipus alapjan bontott csoportok ko6zott, valamint a relVO,max
értékek elemzésénél is. Az tobbszoros tesztelés korrekciojat a Benjamini-Hochberg-féle,
valamint a Bonferroni korrekci6d alkalmazasaval szamitottuk ki. A statisztikai analizis

soran a szignifikancia szintjét kovetkezetesen kevesebb, mint 5%-ban hataroztuk meg.
EREDMENYEK
ACE

A teljes mintaban az ACE heterozigota genotipus 50,47%-os jelenléte mellett nagyobb
aranyban volt megtalalhaté a DD (25,58%) genotipus, mint az II (23,95%). Az ACE I
genotipus jelentésen visszafogottabb mértékben jelent meg a kontrollcsoportnal
(15,79%), mint a sportoloknal (26,27%). A sportolok és a kontrollcsoport
Osszehasonlitasakor sem a genotipusok, sem az allélok gyakorisagaban nem volt
kiilonbség. Az alloképességi sportolok II genotipus gyakorisiga alacsonyabbnak, a

homozigota D allélpar megjelenésének aranya viszont magasabbnak bizonyult a nem-



alloképességi csoporténal. A két csoport ACE genotipus és allélgyakorisdgai kozott
azonban nem volt szignifikans kiillonbség.

ACTN3

A sportolok ACTN3 genotipus ¢és allélfrekvenciai nem kiilonboztek a kontrollcsoport
eredményeitdl. Az alloképességi és nem alloképességi sportolok csoportjai kozott nem
volt kiilonbség az ACTN3 R577X allélok és genotipusok kozott. A nem alloképességi
sportagakat 0sszehasonlitva a kontrollcsoporttal szintén nem tapasztalhato kiillonbség az
eléfordulasok kozott. Az alloképességi sportolok és a sportjatékosok kdrében nagyobb
volt az aranya az RR genotipusnak (37,00% és 38,68%), mint a nem alloképességi

sportoldknal (28,30%), de nem volt szignifikans a kiilonbség.
BDKRB2

A csoportokat Gsszehasonlitva nem volt szignifikans kiilonbség egyik jellemzbében
sem. Az alloképességi és a nem alloképességi csoportokban egyarant a BDKRB2 —9-es
allél megjelenése volt a gyakoribb az allélok koziil, a -9 homozigota allélpar pedig
mindkét csoportban gyakoribb volt, mint a +9/+9-es genotipus. A nem alloképességi
sportoloknal a —9/-9 genotipus kozel 10%-kal nagyobb aranyban fordult elé, mint az
alloképességi sportoloknal (36,36% és 27,87%).

A sportagi jellemzok alapjan kialakitott csoportok ACE, ACTN3 és BDKRB?2

genotipus és allélgyakorisagainak vizsgadlata

A vizilabddzok és a kontrollcsoport ACE I/D allélgyakorisagai kozott szignifikans
kiilonbség volt (Xz(df:j_):3,905; p=0,048). A férfiaknal az ACTN3 allélfrekvenciakban
szignifikéans kiilonbség volt a kajak-kenu/evezés €s a kiizddsportok kozott. Szignifikans
kiilonbséget talaltunk ndk esetében a sportolok és a kontrollcsoport kozott az ACE
genotipusainak gyakorisagaiban. Noknél a kajak-kenu/evezés csoport statisztikai
analizisbdl torténd kiemelésével a fennmaradd 5 csoport ACE genotipusainak aranyai
kozott szignifikans kiilonbséget tapasztaltunk. Az ACE allélgyakorisagok esetében a

vizilabdazok és a kontrollcsoport k6zott szignifikans volt a kiilonbség.



Az ACE I/D és az ACTN3 R/IX kombinacok elemzése

A fizikai teljesitmény szempontjabol elénydsnek vélt homozigdta allélparok, az
ACTN3 RR ¢és az ACE II genotipuspar ardnya szignifikansan kiilonb6ozott a tobbi
lehetséges kombinéaciohoz képest a sportolok és a kontrollcsoport kozott.

A sportagi csoportok kozotti kiilonbség az ACTN3 RR +ACE 11/ID/DD kombinaciok
esetétben a hat csoportot Osszehasonlitva szignifikdns volt, akarcsak a
kiizdésportok/kajak-kenu/evezés/alloképességi/vizilabda sportagak barmelyikét
viszonyitva a kontrollcsoporthoz. Kiilonbség volt még az ACE DD és az ACTN3
RR/RX/XX kombinaciok gyakorisagaban az alloképességi sportagak ¢és a
kontrollcsoport kozott.

A kiizdésportokra nézve kedvezd kombinacioként kezeltiik az ACTN3 RR + ACE
DD/ID genotipusok egyiittes jelenlétét. Az alloképességi sportagakkal 6sszehasonlitva a
gyakorisdgokat nem volt kiilonbség a csoportok kozott. A kontrollcsoporttol viszont

szignifikansan kiilonbdzik a kiizd6sportok csoportja e kombinacié gyakorisagaban.
Az ACE I/D és a BDKRB?2 +9/-9 kombindcok elemzése

Az alloképességi csoportban a legjelentésebb gyakorisagh a mindkét génre
heterozigéta parositas, mig a kiizdésportoloknal ez a kombinacio van jelen a legkisebb
aranyban, de nem szignifikans a kiilonbség. A férfi sportolok és a ndi sportolok kozott

sem volt kiilonbség a genotipus kombinacidk aranyaiban.

Az ACTN3 R/X és a BDKRB2 +9/-9 kombindcok elemzése

A sportolokat nemenként egymadssal Osszehasonlitva nem tapasztaltunk szignifikans
kiilonbséget a kombinacidk gyakorisagaiban.

Az ACE I/D és a BDKRB2 +9/-9 polimorfizmusainak dsszefiiggésvizsgalata a relativ
aerob kapacitassal

A teljes mintdban a két nem relVOomax értékei kozott szignifikans kiilonbség volt. A
mintadt az ACE, majd a BDKRB2 genotipusok alapjan csoportositva, majd a relativ
aerob kapacitas eredményeket 6sszehasonlitva nem volt kiilonbség az adott génen beliili

genotipusokhoz kapcsolt értékek kozatt.

Az aerob/alloképességi teljesitmény szempontjabol leginkabb (ACE 11 ¢s BDKRB2 —
9/-9) és legkevésbé (ACE DD és BDKRB2 +9/+9) kedvezd kombinacid alkotta két

csoportot is dsszehasonlitottuk a relativ aerob kapacitas szempontjabol, azonban nem
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talaltunk szignifikdns kiillonbséget. A két genotipust magaban foglalé kombinacidkat
moédositottuk adott genotipus és meghatarozott allél egyiittes jelenlétére. Igy vizsgaltuk
meg az ACE II ¢s BDKRB2 -9 all¢l vs. az ACE DD ¢s BDKRB +9 all¢l jelenléte
alkotta csoportokban a relativ aerob kapacitast, de nem tapasztaltunk szignifikans
kiilonbséget az eredményekben. Ugyanezt kijelenthettiik forditott esetben, a BDKRB2 —
9/-9 és ACE 1 allél vs. a BDKRB2 +9/+9 és ACE D allél kombinaciok egyiittes
meglétekor is. A sportagi csoportok relVO,max eredményei kozott szamos esetben
szignifikans kiilonbség volt, de sem az ACE, sem a BDKRB2 genotipusok ¢és

allélfrekvencidk kozott nem volt kiilonbség a csoportok kozott.

A relativ aerob kapacitds eredményeibdl kiindulva az atlag + 1SD alapjan
elkiilonitettiink felso kategoridba és also kategoriaba tartozo sportolokat. Megvizsgaltuk
e két csoport gén polimorfizmusait. A két csoport kozott nem volt kiilonbség sem az

ACE, sem a BDKRB2 genotipus ¢s allélgyakorisagokban.

Osteocalcin  Hindlll polimorfizmus, a csontparaméterek és a humanbiologial

jellemzok vizsgalata

A genotipizalt 88 fOs kontrollcsoportbol 47 résztvevon, mig a sportolok koziil 16
versenyzon végeztiink csontultrahang vizsgalatot. Nem taldltunk szignifikdns
kiilonbséget a humanbioldgiai és csontultrahang jellemzdk eredmények egyikében sem

a H allél jelenléte vagy hianya alapjan kialakitott két csoport kdzott.

Minden csontparamétert genotipusonként is megvizsgaltunk. Az eredményekben nem
talaltunk szignifikans kiilonbséget osteocalcin genotipusok alapjan a BUA, a SOS és a

BQI értékekben sem.

A sportolokat osszehasonlitva a kontrollcsoporttal, a versenyzoknek szignifikansan
magasabb volt az Osszes mért csontultrahang mutatéja. A Hindlll polimorfizmus
allélfrekvenciaiban kiilonbség azonban nem volt a két csoport kozott, a h allél jelenléte

gyakoribb volt, mint a H valtozaté mind a sportolokban, mind a kontrollcsoportban.
KOVETKEZTETESEK
A bemutatott elemzés célja a magyar élsportolok egy jelentds hanyadanak genotipusos
jellegzetességeinek vizsgalata, az egyedi gének polimorfizmusaitél kiindulva a

kombinacios jellemzdkig, illetve feltarni ezek Osszefiiggéseit teljesitménydiagnosztikai

vonatkozasu mutatdval, valamint humanbioldgiai sajatossagokkal.
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A sportoloknal jelentdsebb aranyban jelent meg az ACE II genotipus és az ACE T allél
is, mint a kontrollcsoportban, de kiilonbség nem volt kimutathatd az aranyok kozott.
Ezzel a magyar mintan visszafogott tendenciaként felfedezhetd volt a sportoloi
teljesitmény ¢€s a polimorfizmus k6zotti kapcesolat, melyet Montgomery munkacsoportja
irt le eldszor. Az alloképességi €s nem alloképességi sportolok ACE genotipus €s
allélgyakorisaganak aranyai kifejezetten hasonloan alakultak, igy nem jelenthetd Ki,
hogy az I allél és az alloképességi teljesitmény kozott van kapcsolat a magyar
sportoloknal.

Az ACTN3 XX genotipus és X allél kifejezetten visszafogott jelenléte egybehangzik
az irodalmi adatokkal, miszerint az eurdpai populécioban 18% ennek a valtozatnak a
megjelenési gyakorisaga. A nem alloképességi sportagak csoportjdban tapasztalt
mérsékelt RR gyakorisag, s a genotipus parhuzamosan megfigyelhetd frekvens jelenléte
az alloképességi csoportban megerdsiti azokat az kutatasokat, melyeknek nem sikertilt
Osszefliggést talalni az R allél és a nagyobb erdkifejtéssel jar6 vagy a gyorsasagi
teljesitmény kozott.

A BDKRB2 -9/-9, az alloképesség szempontjabol kedvezObb genotipus magasabb
aranyt megelenése a nem alloképességi csoportban (mint az alloképességi sportoloknal)
megerdsiti az orosz és lengyel sportoloknal tapasztalt eredményeket, ahol szintén nem
talaltak Osszefliggést ezzel a polimorfizmussal kapcsolatban az alloképességi
sportagaknal.

A nemi bontés altal megjelent a ndknél az ACE genotipus gyakorisagbeli differencia a
sportoloi és a kontrollcsoport kozott, kovetkezésképpen a nemenkénti kategorizalds

létjogosultsagara megkaptuk az elsd bizonyitékokat.

A férfi kajak-kenu/evezés csoport ¢és a kiizdésportolok kozotti ACTN3
allélgyakorisagbeli kiilonbség kiemelten kezelendd. Az irodalmi adatok alapjan az R
alléllal jar6 elényok a kiizddsportolok szamara igen nagy jelentdséggel birhat, &m nincs
jelen a magyar minta 50%-aban sem. Mig a kajak-kenu ¢és evezOs sportolokat magaban
foglalo csoportban a 60% feletti aranya kiemelkedd. A csoport résztvevdinek jelentds
hanyada vilagszinten joval nagyobb sikereket ér el, és eldkeldbb helyeket foglalnak el a
vilagranglistan, mint a kiizddsportok képvisel6i (akik kozott szintén a hazai legjobbak
szerepelnek), ez utobbiak esetében tehat akar az R allél alacsonyabb gyakorisaga is egy

apro tényez6 lehet abban a folyamatban, hogy a versenyzdk ,,csak™ az eurdpa-bajnoki
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legjobb 10 kozott szerepelnek és nem a dobogd legfelsé fokan. A kajak-kenu és evezés
sportdgakban pedig a magas szintli alloképesség mellett az erdalloképesség és a
maximalis erd, s6t a robbanékonysagi erd kiemelkedd szinvonala is nélkiilozhetetlen a

csucsteljesitményhez.

A férfi alloképességi sportolokban leggyakrabban el6fordulo BDKRB2 -9/-9
genotipussal kapcsolatos eredményeink egybehangzanak a Saunders és munkatarsai
altal vizsgalt kaukazusi triatlonos férfiaknal tapasztaltakkal, tehat a magyar

férfisportolok eredményei e tekintetben beilleszthetdk a kaukazusi mintdk soraba.

Az alloképességi sportolok egyértelmiien kimagaslo ACE II genotipusgyakorisagaval
megerdsitettiik, hogy ndknél a magyar mintdban is van kapcsolat az alloképességi
teljesitmény és az ACE II genotipus kozott. Kihangstilyozandé még a ndi vizilabdazok
kiugroan magas ACE 1 allélfrekvencidja, mely alloképességi szempontbol kedvezd

feltételeket adhat a kiemelkedd teljesitményhez.

Eredményeink alapjan a kovetkezd megallapitast tehetjiik az egyedi gén
polimorfizmusok és a sportagi csoportok Osszefiiggéseivel kapcsolatos hipotézisrol:

részben igaz.

A kombinacié-vizsgalatnal tapasztalt csoportok kozotti kiillonbségek meger6sitik, hogy
szlikséges a polimorfizmusokat egyiittesen is vizsgalni. A kiizddsportolok ACE
I+ACTN3 X  allélparositdsanak  kimagasld6 aranya teljesen ellentétes a
polimorfizmusokrol ismert eddigi eredményekkel. A magyar kiizdGsportolokra nem
vonatkoztathatok a nemzetkozileg megjelent Osszefiiggések a D és az R alléllal.
Mindezek alatamasztasara szolgal, hogy a csoport RR+D kombinacié aranya is
alacsonyabb, mint a kontrollcsoportnal. A vizilabddzoknal e kombinaciok koziil a
vegyes, ACE I+ACTN3 R a leggyakoribb, igy eredményeink alapjan a sokszinii
képességsziikségletekkel rendelkezd sportdgak szdmdra ezek a variaciok a
legkedvezdbbek. Akar kiegészithetd az egyiittes megjelenés a BDKRB2 -9

valtozataval, melynek gyakorisdga az dsszehasonlitdsok soran szintén kiemelkedd volt.

Az alloképességi sportoloknal az ACE és a BDKRB2 kombinacié eredménye a
parositassal egyiitt jard élettani hattér szempontjabol kedvezdtleniil alakult, a két
elényOs genotipus parositasa (II és —9/-9) a magyar mintaban nem jelent meg,

ellenpontozva Williams és munkatarsainak vizsgalatat.
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Eredményeink alapjan a kovetkezd megallapitast tehetjiik a gén polimorfizmus

kombinaciokkal és a sportagi csoportokkal kapcsolatos hipotézisrdl: részben igaz.

A magyar sportolok relativ aerob kapacitasdnak mértékével sem egyes genotipusok,
sem egyes allélok, sem polimorfizmus-kombinaciok nem mutattak sszefiiggést. Ezen a
teriileten elsédlegesen két iranyban lenne logikus tovabbgondolkodni. Erdemes lehet
tovabbi  terhelésélettani  paraméterek  kapcsolatdit  megvizsgidlni a  gén
polimorfizmusokkal, avagy a vita maxima terhelésen résztvevok szamat boviteni, ezzel

nagyobb attekintést nyerni az esetleges Osszefiiggésekkel kapcsolatban.

Eredményeink alapjan a kovetkezd megallapitast tehetjiik az ACE I és a BDKRB2 -9

gén polimorfizmusok ¢és a relativ aerob kapacitassal kapcsolatos hipotézisrdl: nem igaz.

Megerositettilk azt a tényt, hogy a fizikalisan aktiv élettel egyiitt jar a jobb
csontmindség, tehat preventiv hatdsa elvitathatatlan a csontritkuldssal szemben. Nem
tudtunk azonban az osteocalcin HindIIl polimorfizmus és a csontjellemzék kozott
Osszefliggést taldlni a magyar sportolok korében. Az eredményeink alapjdn az
osteocalcin gén polimorfizmusainak nincs felfedezheté hatdsa a magyar minta

csontmindségére.

Eredményeink alapjan a kovetkezé megallapitast tehetjiik az osteocalcin Hindlll
polimorfizmusa ¢€s a csontjellemzdk Osszefiiggéseivel kapcsolatos hipotézisrdl: részben

igaz.

Ez a tanulméany bizonyitotta, hogy a vizsgalatoknak feltétleniil a vilagszinten
ténylegesen eredményes élsportolokra kell Gsszpontositania, mert a leginkabb letisztult
¢és egyértelmiien értelmezhetd eredményeket ez a szubpopuldcid fogja biztositani. A
versenyzOk nemi elkiilonitése kifejezetten elOnyos, hiszen Onmagukban a nemek
szamtalan kiilonbséget hordoznak magukban. Amennyiben van lehetdség megfeleld
létszamt sportolét felmérni, akkor a kategériakat elsddlegesen a aerob-anaerob
karakter, illetve az erd/gyorsasagi-alloképességi jellemzok alapjan sziikséges
elkiiloniteni, s Ilehet0ség szerint elsdsorban a szélsOséges kategoéridkba tartozo

sportagakat felmérni.

Az ACE gén polimorfizmust nem kell ,,az emberi fizikai teljesitmény” egyik génjének

titulalni, viszont fel kell ismerni, hogy egy olyan modositdé marker lehet, mely
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elsdsorban a legsziikebb elithez tartozo élsportoloknal jelenthet kiilonbséget, a

versenyszam természetétol fliggden.

E tanulmény alapjan az egyik cél a nemzeti sajatossagok megismerése, hiszen nem
minden esetben mutattak hasonldosagot a magyar eredmények mas populdcios

elemzésekkel.

Kiemelkedden fontos hangsulyozni, hogy egy vilagklasszis sportold ,,sziiletéséhez”
szamos genotipus kedvezd kombindcioja sziikséges, hiszen ez természetesen egy
poligénes meghatarozottsagu jelleg. Egy 6nallo gén polimorfizmus nem lehet felelds a
sportsikerekért, viszont képes megvaltoztatni az edzésre adott valasz mindségét, az
adaptacios képességet, a teljesitményélettani hatarokat, tehat szadmtalan szempontbol

befolyéasolhatja a fizikai teljesitOképességet.
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