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Алелüний поліморфізм генів, асоційованих з фізичною працездатністю, у спортсменів ...
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Вступ. З метою пошуку молекулярно-генетичних маркерів спадкової схильності до різ-
них видів спорту було визначено частоту алельних варіантів генів, які впливають на фі-
зичну праöездатність, серед українського населення та серед спортсменів різних ви-
дів спорту. Методи. За допомогою методу ПЛР визначали поліморфізми генів у групах 
спортсменів різних видів спорту та в осіб, у яких відсутній стаж регулярних занять спор-
том. Резулüтати. Встановлено, що І/D поліморфізм гена АСЕ та Pro582→Ser полімор-
фізм гена HIF-1α асоöійовані зі схильністю до різних видів спорту; вперше визначено, 
що Т-786→С поліморфізм промотора гена eNOS впливає на фізичну праöездатність у 
спорті. Висновки. D-алель I/D поліморфізму гена АСЕ, 582Ser алель Pro582→Ser полі-
морфізму гена HIF1A, Т алель Т-786→С поліморфізму промотора гена eNOS є маркера-
ми схильності до занять швидкісно-силовими видами спорту. 

Ключові слова: поліморфізми генів, спортивний добір, спадкова схильність, молеку-
лярно-генетичні маркери, спорт.

Вñòуп. Бурхливий розвиток ìолекулярно-генетичних ìетод³в, що спостер³-
гається впродовж останн³х десятил³ть, сприяє їхньоìу застосуванню у при-

кладних дисципл³нах, зокреìа у спортивн³й генетиц³. Завдяки широкоìас-
штабниì ì³жнародниì проектаì «HERITAGE» (Health, Risk Factors, Exercise 
training and genetics) та «Genathlete study», шляхоì вивчення взаєìозв’язку 
ì³ж генотипаìи ³ фенотипаìи було створено генетичну карту ф³зичної актив-
ност³ людини [1]. îстання верс³я ц³єї карти ì³стила б³льше 214 ген³в, пол³ìор-
ф³зìи яких асоц³йован³ з розвиткоì ³ проявоì ф³зичних якостей людини, а та-
кож ìорфофункц³ональниìи ознакаìи ³ б³ох³ì³чниìи показникаìи, що зì³ню-
ються п³д впливоì ф³зичних навантажень р³зної спряìованост³ [2]. Швидке 
зростання к³лькост³ ген³в-кандидат³в, р³зна як³сть наукових досл³джень зìусила 
авторський колектив ц³єї карти зì³нити її форìат ³ щор³чно створювати деталь-
ний анал³з сучасних публ³кац³й з ц³єї теìи [3]. Íезважаючи на велику к³льк³сть 
досл³джень у ц³й галуз³ спортивної генетики, ³снуюч³ проблеìи (невеликий роз-
ì³р виб³рок б³льшост³ груп спортсìен³в, нев³дтворюван³сть результат³в у р³зних 
етн³чних групах, необх³дн³сть врахування потенц³альної рол³ еп³генетичних фак-
тор³в, фактор³в зовн³шнього середовища та ì³жгенної взаєìод³ї) [4 – 6] зуìо-
вили необх³дн³сть проведення наших досл³джень серед українських спортсìе-
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н³в з р³зних вид³в спорту та українського 
населення. 

Проведений анал³з наукової л³тератури 
дозволив в³днести до генетичних ìаркер³в, 
що ìожуть обуìовлювати спадкову схиль-
н³сть до занять спортоì, так³ пол³ìорф³зìи: 
І/D пол³ìорф³зì гена анг³отензинперетво-
рюючого ферìенту (àñå), R577X (ñ/ò) пол³-
ìорф³зì гена α-актин³ну-3 (ACTN3), 
ò-786→ñ пол³ìорф³зì проìотора гена ен-
дотел³альної NO-синтази (eNOS), Pro/Ala 
пол³ìорф³зì гена γ – рецептора, що активує 
прол³ферац³ю пероксисоì (PPARG), G/C по-
л³ìорф³зì 7-го ³нтрону гена α – рецептора, 
що активує прол³ферац³ю пероксисоì 
(PPARA), Pro582→Ser  (ñ/ò) пол³ìорф³зì 
гена фактора, що ³ндукується г³покс³єю (HIF-
1α), Ala203Pro пол³ìорф³зì гена 
β-коактиватора PPARγ (PPARGC1B) [7 – 10].

Ìåòà – визначити поширен³сть алель-
них вар³ант³в ген³в, що сприяють висок³й 
ф³зичн³й працездатност³, серед україн-
ських спортсìен³в з р³зних вид³в спорту 
для визначення ìожливост³ використання 
їх як ìолекулярно-генетичних ìаркер³в 
спадкової схильност³ до прояву високої 
спортивної результативност³ у р³зних ви-
дах спорту.

Ìàòåð³àëè ³ мåòодè
â обстеженн³ взяли участь 611 ос³б, ³з 

них 285 квал³ф³кованих спортсìен³в та 326 
ос³б, як³ не ìають регулярного стажу за-
нять спортоì та складали контрольну гру-
пу. âс³ обстежен³ спортсìени залежно в³д 
характеру енергозабезпечення ì’язової 
д³яльност³ в обраноìу вид³ спорту були по-
д³лен³ на 3 групи: 1) спортсìени, як³ спец³-
ал³зуються у дисципл³нах спорту, що виìа-
гають прояву витривалост³ (n=110); 
2) спортсìени, як³ спец³ал³зуються у дис-
ципл³нах, що виìагають прояву сили та 
швидкост³ (n=110); 3) спортсìени, як³ спе-
ц³ал³зуються у дисципл³нах, що виìагають 
прояву витривалост³ та сили (n=65).

îбстеження спортсìен³в проводили на 
баз³ лаборатор³ї теор³ї ìетодики спортив-
ної п³дготовки ³ резервних ìожливостей 
спортсìен³в ÍäІ ÍóФâñó. ìолекулярно-
генетичний анал³з виконували на баз³ ла-
боратор³ї в³дд³лу загальної ³ ìолекулярної 
патоф³з³олог³ї Інституту ф³з³олог³ї ³ìен³ 
î.î. Богоìольця ÍàÍ óкраїни.

äÍê вид³ляли ³з букального еп³тел³ю за 
допоìогою набору реактив³в DiatomTM 
DNA Prep (Biokom). 

ìетодоì пол³ìеразної ланцюгової ре-
акц³ї (Пëð) з наступниì рестрикц³йниì 
анал³зоì визначали так³ пол³ìорф³зìи: 
І//D пол³ìорф³зì гена анг³отензинпере-
творюючого ферìенту (àñå), R577X (ñ/ò) 
пол³ìорф³зì гена α-актин³ну-3 (ACTN3), 
ò-786→ñ пол³ìорф³зì проìотора гена ен-
дотел³альної NO-синтази (eNOS), Pro/Ala 
пол³ìорф³зì гена γ – рецептора, що акти-
вує прол³ферац³ю пероксисоì (PPARG), 
G/C пол³ìорф³зì 7-го ³нтрону гена α – ре-
цептора, що активує прол³ферац³ю перок-
сисоì (PPARA), Pro582→Ser (ñ/ò) пол³-
ìорф³зì гена фактора, що ³ндукується г³-
покс³єю (HIF-1α), Ala203Pro пол³ìорф³зì 
гена β-коактиватора PPARγ (PPARGC1B). 

äля проведення Пëð використовували 
реакц³йну суì³ш такого складу: 5 ìкл 
5×PCR-буфера («àìпл³сенс», ðос³я), 
2,5 ìкл dNTP, по 25 пìоль/л кожного з 
прайìер³в ³ 0,1 îд Tag-пол³ìерази («àìп-
л³ñенс», ðос³я), об’єì доводили до 25 ìкл 
де³он³зованою водою. äо суì³ш³ додавали 
50–100 нг äÍê. Пëð проводили в терìо-
циклер³ «Applied Biosystems 2700» (ñШà). 

äля визначення ³нсерц³йно-делец³йно-
го пол³ìорф³зìу 16-го ³нтрону гена анг³о-
тензин-перетворюючого ферìенту вико-
ристовували пару специф³чних прайìер³в: 
пряìий (sense) – 5`-ñTG-GAG-ACC-ACT-
CCC-ATC-CTT-TCT-3` та зворотний 
(antisense) – 5`-GAT-GTG-GCC-ATC-ACA-
TTC-GTC-AGAT-3`[11]. Програìа аìпл³ф³-
кац³ї була такою: денатурац³я – 94 °ñ (1 хв), 
г³бридизац³я прайìер³в – 58 °ñ (1 хв) та 
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елонгац³я – 74 °ñ (1 хв), разоì 30 цикл³в. 
îтриìан³ Пëð-продукти розд³ляли в 1,5% 
агарозноìу гел³ (175 V протягоì 15 хв) в 
присутност³ броìистого етид³ю. За наяв-
ност³ 287 п. о. в 16-ìу ³нтрон³ вказаного 
гена утворюється аìпл³ф³кат б³льшої ìо-
лекулярної ìаси, що пов³льн³ше рухається 
в електричноìу пол³, а при делец³ї зазна-
ченої д³лянки – утворюється Пëð-продукт 
ìеншої ìолекулярної ìаси. Якщо в геноì³ 
є обидв³ алел³ (І та D), в³зуал³зуються дв³ 
сìуги, що в³дпов³дають аìпл³ф³катаì 
фрагìент³в ³нтрону гена àПФ у гетерози-
готноìу стан³.

Присутн³сть заì³ни ñ/ò (ñ1744 →ò) у ген³ 
HIF1A (rs11549465) визначали шляхоì 
аìпл³ф³кац³ї д³лянки доìена HIF1A за до-
поìогою пари специф³чних прайìер³в: 
пряìий − 5’-GAC TTT GAG TTT CAC TTG 
TTT-3’ ³ зворотний – 5’-ACT TGC GCT TTC 
AGG GCT TGC GGA ACT GCT T-3’ [12], 
«ñинтол» (ìосква). ê³льк³сть цикл³в аìпл³-
ф³кац³ї – 38, уìови реакц³ї – початкова де-
натурац³я – 94 °ñ (5 хв), денатурац³я – 94 °ñ 
(1 хв), г³бридизац³я прайìер³в – 60,5 °ñ 
(1 хв) ³ елонгац³я – 72 °ñ (1 хв), останн³й 
цикл елонгац³ї – 7 хв. îтриìували продук-
ти аìпл³ф³кац³ї довжиною 197 п.о. àìпл³-
ф³кати у к³лькост³ 6–10 ìкл ³нкубували 
впродовж 20 годин при теìператур³ 37 °ñ з 
4 од. рестриктази NmuCI (Tsp-451 
«Fermentas» ëитва). Продукти рестрикц³ї 
розд³ляли в 2,5% агарозноìу гел³ в òâå бу-
фер³, що ì³стить броìистий етид³й. За на-
явност³ сайту рестрикц³ї утворювалися 
фрагìенти довжиною 154 ³ 43 п.о. ãеноти-
пу Ser/Ser (ò/ò) в³дпов³дали нерестриф³-
кован³ фрагìенти довжиною 197 п.о.; Pro/
Ser (ò/ñ) – три фрагìенти довжиною  197, 
154 ³ 43 п.о., а генотипу Pro/Pro (ñ/ñ) – два 
фрагìенти 154 ³ 43 п.о.

ò-786→ñ пол³ìорф³зì проìотора гена 
eNOS визначали аìпл³ф³кац³єю його д³-
лянки з використанняì пряìого 5`-CAC 
CTG CAT TCT GGG AAC TGTA-3`та зворот-
ного – 5`-GCC GCA GTA GCA GAG AGAC-3` 

прайìер³в [13] («ñинтол» (ðос³я)). àìпл³-
ф³кац³я фрагìента проìотора складалася 
з 35 цикл³в: денатурац³я – 94 °ñ (1 хв), г³-
бридизац³я прайìер³в – 63 °ñ (50 cек) та 
елонгац³я – 74 °ñ (1 хв). ó подальшоìу 
6 ìкл продукту аìпл³ф³кац³ї ³нкубували при 
37 °ñ протягоì 18 годин з 5 од. рестрикта-
зи PdiI в буфер³ Y+/Tango («Ферìентас», 
ëитва). За наявност³ в –786 положенн³ 
проìотора тиì³дину рестрикц³я не в³дбу-
вається, а при заì³н³ на цитозин PdiI роз-
щеплює аìпл³ф³ковану д³лянку проìотора 
(розì³р 125 п. о.) на два фрагìенти – 95 та 
30 пар основ.

àìпл³ф³кати п³сля рестрикц³ї розд³ляли 
в 2,5% агарозноìу гел³, що ì³стив 10 ìкг/
ìл броìистого етид³ю. äÍê п³сля горизон-
тального електрофорезу (160 V протягоì 
40 хв) в³зуал³зували за допоìогою транс-
³люì³натора («Б³окоì», ðос³я) та в³деосис-
теìи ViTran (ðос³я).

â³рог³дн³сть в³дì³нностей у розпод³л³ 
виб³рок визначали за критер³єì χ2. Зна-
чення ð<0,05 вважали достов³рниì.

Рåзуëüòàòè òà обãоâоðåííя
I/D поë³моðф³зм ãåíà АСЕ. Як ìаркер 

пол³ìорф³зìу àñå використовують в³дсут-
н³сть або присутн³сть (делец³я/вставка) 
287 п.о. у 16 ³нтрон³ гена. öей пол³ìорф³зì 
не є структурниì, але впливає на ступ³нь 
експрес³ї даного гена [14]. õоча I/D пол³-
ìорф³зì гена àñå є одниì ³з найб³льш вив-
чених, серед пол³ìорф³зì³в тих ген³в, б³л-
ков³ продукти яких беруть участь у проце-
сах адаптац³ї до ф³зичних навантажень, 
проте дан³ про його значення як ìолеку-
лярно-генетичного ìаркера схильност³ до 
р³зних вид³в спорту є суперечливиìи. àна-
л³з äÍê ос³б, як³ не зайìаються спортоì, 
дозволив встановити поширен³сть в укра-
їнськ³й популяц³ї алельних вар³ант³в цього 
пол³ìорф³зìу. За нашиìи даниìи, частота 
зустр³чальност³ I/I, I/D, D/D генотип³в скла-
дає 25,1%, 53% та 21,98% в³дпов³дно. 
îтриìаний розпод³л частот в³дпов³дає р³в-
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новаз³ õард³-âайнберга (ð= 0,47). Пор³в-
няно з ³ншиìи популяц³яìи серед українц³в 
поширен³шиì є I/I генотип, хоча його час-
тота є ìеншою, н³ж у сх³дних народ³в [15], 
але вища за частоту у зах³дноєвропейських 
країнах [16]. ðозпод³л генотип³в, отриìа-
них наìи, є наближениì до результат³в до-
сл³дження, проведеного серед рос³ян [17]. 
×астота D/D генотипу є значно нижчою по-
р³вняно з ³ншиìи країнаìи: частота зустр³-
чальност³ D-алел³ в українськ³й популяц³ї 
складає 0,45 ³ є близькою до аналог³чного 
показника серед грек³в (0, 43) [18], значно 
нижче, н³ж у Ізраїл³ [19]. 

ðезультати генотипування спортсìен³в 
р³зних вид³в спорту за даниì пол³ìорф³з-
ìоì наведено в табл 1.

ó загальн³й груп³ спортсìен³в частота 
зустр³чальност³ I/I-, I/D-, D/D-генотип³в 
складала 25,6; 46,2 та 28,2% в³дпов³дно, а 
частота D-алел³ складала 0,513. Як бачи-
ìо, в груп³ спортсìен³в частота р³дк³сної 
алел³ дещо вища, але в³дì³нн³сть в³д конт-
рольної групи не в³рог³дна (р=0,36).

Íайвищу частоту зустр³чальност³ 
I-алел³ спостер³гали в контрольн³й груп³. 
ñеред спортсìен³в найвищою частотою 
I-алел³ характеризувалися особи, як³ спе-
ц³ал³зуються у видах спорту на витрива-
л³сть, найìеншою – т³, що спец³ал³зуються 
у видах спорту з поєднанняì витривалост³ 
та сили. ×астота зустр³чальност³ D/D та 
D-алел³ переважала в груп³ спортсìен³в, 
як³ спец³ал³зуються у видах спорту з поєд-
нанняì сили та витривалост³, хоча значн³ 
в³дì³нност³ частоти зустр³чальност³ D/D-
генотипу в³д контрольної групи спостер³га-
ли також у груп³ спортсìен³в, як³ спец³ал³-
зуються в швидк³сно-силових видах спор-
ту. òакиì чиноì, наш³ результати 
п³дтверджують висновок, зроблений п³д 
час генотипування ³нших популяц³й [17, 
20, 21], що D-алель є сприятливою для 
спортсìен³в, як³ зайìаються тиìи видаìи 
спорту, що ставлять виìоги до прояву 
сили. âстановлена тенденц³я зростання 

частоти алелей при зростанн³ квал³ф³кац³ї 
дозволяє вважати, що I-алель сприяє роз-
витку витривалост³, тоìу як ìолекулярно-
генетичний ìаркер у видах спорту на ви-
тривал³сть ìожна використовувати I-алель 
I/D пол³ìорф³зìу гена àñå. àле для отри-
ìання в³рог³дних даних досл³дження виìа-
гають зб³льшення виб³рки спортсìен³в. 
âраховуючи, що даний пол³ìорф³зì впли-
ває на р³вень анг³отензинперетворюючого 
ферìенту (àПФ) в кров³ (у ос³б з D/D-
генотипоì визначається ìаксиìальний р³-
вень àПФ, у людей з І/І-генотипоì р³вень 
àПФ вдв³ч³ нижчий, а у гетерозигот р³вень 
ферìенту кров³ проì³жний [14]), а саì 
ферìент бере участь у процес³ утворення 
одного з найсильн³ших судинозвужуючих 
фактор³в, ìожна припустити, що даний по-
л³ìорф³зì призводить до зниженого р³вня 
споживання кисню у ì’язових кл³тинах. òа-
киì чиноì, вказаний пол³ìорф³зì ìоже 
сприяти адаптац³ї ì’язової тканини орга-
н³зìу спортсìен³в до роботи, що реал³зу-
ється за рахунок анаеробних ìехан³зì³в 
енергозабезпечення, яку виконують 
спортсìени у видах спорту з розвиткоì 
сили та швидкост³. 

Pro582→Ser (Ñ/Ò) поë³моðф³зм 
ãåíà HIF1A. àлельний пол³ìорф³зì гена 
HIF-1α, який полягає у заì³н³ цитозину (ñ) 
на тиì³н (ò) в 1744-ìу положенн³ гена при-
зводить до заì³ни прол³ну на серин у б³лку 
HIF-1α. öя р³дк³сна заì³на п³двищує тран-
скрипц³йну активн³сть алел³ гена, стаб³ль-
н³сть б³лка HIF-1α ³, в³дпов³дно, зб³льшу-
ється ст³йк³сть кл³тин до г³покс³ї [22].

Íайпоширен³шиì в українськ³й популя-
ц³ї виявився гоìозиготний генотип Pro/Pro 
(82,3%), а частота гоìозиготного геноти-
пу Ser/Ser складала лише 1,2%. ðозпод³л 
генотип³в задовольняє уìови р³вноваги 
õард³ – âайнберга (рχ2=0,89). Пор³вняль-
ний анал³з ³з результатаìи досл³джень, як³ 
проведено в ³нших країнах, св³дчить про 
в³дсутн³сть в³рог³дних в³дì³нностей за роз-
под³лоì алельних вар³ант³в в³д ³нших попу-
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ляц³й. ×астота алел³ Pro у наших досл³-
дженнях (0,91) є близькою до значень час-
тоти, встановленої у ðос³ї (0,9) [23] та 
Польщ³ [24], але вища, н³ж у європейськ³й 
популяц³ї [25].

ðозпод³л генотип³в у загальн³й груп³ 
спортсìен³в складав: ñ/ñ – 80,1%; ñ/ò – 
19,4%, ò/ò – 0,5% ³ в³д контрольної групи 
статистично не в³др³знявся (рχ2=0,58) 
(табл. 2). ó спортсìен³в, як³ зайìаються 
видаìи спорту з переважниì проявоì ви-
тривалост³, частота ñ/ñ-генотипу переви-
щує аналог³чну величину у контрольн³й гру-
п³ та в груп³ спортсìен³в швидк³сно-силових 
вид³в спорту на 4,1% та 16,9% (р<0,05), 
в³дпов³дно. ×астота ò-алел³ (16% проти 
7%, p=0,03) значно вища у спортсìен³в 
швидк³сно-силових вид³в спорту пор³вняно 
³з спортсìенаìи, як³ зайìаються видаìи 
спорту з проявоì витривалост³. 

äля перев³рки г³потези про вплив дано-
го пол³ìорф³зìу на схильн³сть до розвитку 
витривалост³ спортсìен³в вид³в спорту на 
витривал³сть под³лили на п³дгрупи за квал³-
ф³кац³єю. öе дозволило виявити тенден-
ц³ю зб³льшення частоти ñ/ñ-генотипу ³ 
ñ-алел³ з п³двищенняì квал³ф³кац³ї спорт-
сìен³в (ñ/ñ: 82,4% (êìñ) → 84,8% (ìñ) 

→ 90% (ìñìê); ñ-алель: 0,91 (êìñ) → 
0,92 (ìñ) → 0,95 (ìñìê). âстановлена 
тенденц³я також дає ìожлив³сть в³днести 
даний пол³ìорф³зì до ìаркер³в розвитку 
витривалост³.

òакиì чиноì, встановлено, що ñ/ñ-
генотип сприяє висок³й спортивн³й пра-
цездатност³ у видах спорту з переважниì 
проявоì витривалост³. àлель ò гена HIF1А 
є ìаркероì схильност³ до швидк³сно-си-
лових вид³в спорту. îск³льки ò-алель при-
зводить до п³двищення р³вня б³лка HIF-1α, 
а той, в свою чергу, забезпечує в³дпов³дь 
орган³зìу на г³поксичний стрес, вìикаючи 
гени, що регулюють анг³огенез, вазоìо-
торний контроль, еритропоез та енерге-
тичний ìетабол³зì (гл³кол³з) [22, 26], оче-
видно, що ò-алель сприяє адаптац³ї до г³-
поксичного стану, що виникає в процес³ 
³нтенсивної ì’язової д³яльност³ в швидк³с-
но-силових видах спорту.

Ò–786→Ñ поë³моðф³зм пðомоòоðà 
ãåíà eNOS. ñеред 453 алельних вар³ант³в 
цього гена (за даниìи бази NCBI) вид³лено 
три пол³ìорф³зìи, що найчаст³ше зустр³-
чаються у хворих на серцево-судинн³ за-
хворювання ³ вважаються вагоìиìи фак-

Òàбëèця 1. ðозпод³л алельних вар³ант³в I/D пол³ìорф³зìу гена àñå у групах спортсìен³в р³зних вид³в 
спорту та в контрольн³й груп³ (n=521)

Група

Спортсмени, які спеціалізуються

Усі спортсмени 
(n=238)

Контрольна 
група (n=283)

у видах спорту 
на витривалість 

(n=84)

у швидкісно-си-
лових видах 

спорту (n=108)

у видах спорту, що 
вимагають поєд-

нання витривалос-
ті та сили (n=46)

Генотип n % n % n % n % n %
I/I 22 26,5 28 25,9 11 23,9 61 25,6 71 25,1
I/D 41 48,2 49 45,4 20 43,5 110 46,2 150 53,0
D/D 21 25,3 31 28,7 15 32,6 67 28,2 62 21,9

Частота 
D-алелі 0,494 0,514 0,543 0,513 0,484

Р1 0,77 0,29 0,27 0,2 –
Р2 0,82 0,46 0,29 0,36 –

П р и ì ³ т к и: ð1 – статистична в³рог³дн³сть в³дì³нностей за розпод³лоì генотип³в пор³вняно з контрольною гру-
пою, р<0,05; ð2 – статистична в³рог³дн³сть в³дì³нностей за розпод³лоì алелей пор³вняно з контрольною групою, 
р<0,05.
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Òàбëèця 2. ×астота зустр³ч³ алельних вар³ант³в ñ1744→ò пол³ìорф³зìу гена HIF1A серед спортсìен³в 
р³зних вид³в спорту та в контрольн³й груп³ (n=451)

Генотип

Спортсмени, які спеціалізуються

Усі 
спортсмени 

(n=191)

Контрольна 
група (n=260)

у видах спорту 
на витривалість 

(n=81)

у швидкісно-си-
лових видах 
спорту (n=59)

у видах спорту, що 
вимагають поєднан-
ня витривалості та 

сили (n=51)

n % n % n % n % n %
С/С 70 86,4 41 69,5 42 82,4 153 80,1 214 82,3
С/Т 11 13,6 17 28,2 9 17,6 37 19,4 43 16,5
Т/Т 0 0 1 1,7 0 0 1 0,5 3 1,2

Частота С 
алелі 0,93 0,84 0,91 0,81 0,91

Частота Т 
алелі 0,07 0,16 0,09 0,19 0,09

Р1 0,49 0,08* 0,73 0,59 1
Р2 0,3 0,03* 0,85 0,69 –
P3 0,03* 0,82 – –

П р и ì ³ т к и: ð1 – статистична в³рог³дн³сть в³дì³нностей за розпод³лоì генотип³в пор³вняно з контрольною гру-
пою, р<0,05; ð2 – статистична в³рог³дн³сть в³дì³нностей за розпод³лоì алелей пор³вняно з контрольною групою, 
р<0,05; P3 – статистична в³рог³дн³сть в³дì³нностей за розпод³лоì генотип³в пор³вняно з видаìи спорту на витри-
вал³сть, р<0,05; *– в³рог³дн³ в³дì³нност³ за χ2-критер³єì.

тораìи ризику останн³х. öе трансверс³я 
ò-786→ñ у проìотор³ гена eNOS, трансвер-
с³я G894→T в 7-ìу екзон³ та тандеìн³ пов-
тори вар³абельної к³лькост³ 4-го ³нтрону 
(4b/4a). àле як ìаркер високої ф³зичної 
працездатност³ досл³джено лише пол³ìор-
ф³зì 4-го ³нтрону, тод³ як в³доìо, що наяв-
н³сть алел³ ñ у положенн³ (–786) проìотора 
гена eNOS призводить до зниження його 
активност³, а зуìовлене циì пад³ння р³вня 
eNOS є причиною зìеншення синтезу ³ ви-
в³льнення оксиду азоту ³ дисфункц³ї ендо-
тел³ю, що ìоже в³дображатися на здатнос-
т³ переносити ф³зичн³ навантаження [27].

×астота генотип³в за даниì пол³ìор-
ф³зìоì в українськ³й популяц³ї за нашиìи 
даниìи складає: 43,3% ò/ò-генотип, 
45,8% ò/ñ-генотип, 10,9% ñ/ñ-генотип. 
ðозпод³л алельних вар³ант³в пол³ìорф³зìу 
даного гена в³дпов³дає р³вноваз³ õард³ – 
âайнберга (рχ2=0,9). Íайпоширен³шиì є 
гетерозиготний ò/ñ-генотип. Пор³вняль-
ний анал³з наших результат³в з даниìи л³-

тератури  св³дчить, що хоча частота гоìо-
зиготного ñ/ñ-генотипу в українськ³й 
 популяц³ї значно нижча пор³вняно з ³спан-
ською та англ³йською популяц³яìи [28, 
29], за частотою алел³ ñ українське насе-
лення не в³др³зняється в³д ³нших виб³рок.

Загальна виб³рка спортсìен³в в³рог³дно 
в³др³зняється за розпод³лоì в³д виб³рки 
контрольної групи: частота ò/ò генотипу на 
11,6% вища, а ò/ñ генотипу на 10,4% ниж-
че, н³ж в контрольн³й груп³ (рχ2=0,035). 
×астота ò алел³ на 6,4% вища у виб³рц³ 
спортсìен³в (рχ2=0,03). 

За розпод³лоì алельних вар³ант³в 
ò–786→ñ пол³ìорф³зìу проìотора гена 
eNOS група спортсìен³в, як³ спец³ал³зу-
ються у видах спорту з переважниì розвит-
коì витривалост³, не ìає в³рог³дних в³дì³н-
ностей в³д контрольної групи (табл. 3).

ãрупи спортсìен³в швидк³сно-силових 
вид³в спорту та вид³в спорту, що потребу-
ють поєднаного розвитку сили та витрива-
лост³, за розпод³лоì генотип³в в³рог³дно 
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Òàбëèця 3. ×астота зустр³чальност³ алельних вар³ант³в ò-786→ñ пол³ìорф³зìу проìотора гена eNOS 
серед спортсìен³в р³зних вид³в спорту та в контрольн³й груп³ (n=516)

Генотип

Спортсмени, які спеціалізуються

Усі спортсмени
(n=195)

Контрольна 
група (n=321)

у видах спорту 
на витривалість 

(n=82)

у швидкісно-си-
лових видах 
спорту (n=90)

у видах спорту, 
що вимагають 

поєднання витри-
валості та сили 

(n=23)
n % n % n % n % n %

Т/Т 37 45,1 57 63,3 13 56,5 107 54,9 139 43,3
Т/С 38 46,3 27 30,0 4 17,4 69 35,4 147 45,8
С/С 7 8,5 6 6,7 6 26,1 19 9,7 35 10,9

Частота Т 
алелі 0,68 0,78 0,65 0,73 0,66

Частота С 
алелі 0,32 0,22 0,35 0,27 0,34

Р1 0,82 0,003* 0,011* 0,035* 1
Р2 0,61 0,002* 0,89 0,03* –
P3 0,05 – – –

П р и ì ³ т к и: ð1 – статистична в³рог³дн³сть в³дì³нностей за розпод³лоì генотип³в пор³вняно з контрольною гру-
пою, р<0,05; ð2 – статистична в³рог³дн³сть в³дì³нностей за розпод³лоì алелей пор³вняно з контрольною групою, 
р<0,05; P3 – статистична в³рог³дн³сть в³дì³нностей за розпод³лоì генотип³в пор³вняно з видаìи спорту на витри-
вал³сть, р<0,05; *– в³рог³дн³ в³дì³нност³ у за χ2-критер³єì.

в³др³зняються в³д контрольної групи 
(рχ2=0,003 та рχ2=0,011 в³дпов³дно). ó гру-
п³ спортсìен³в швидк³сно-силових вид³в 
спорту частота ò-алел³ на 12% (рχ2=0,002) 
вища, н³ж в контрольн³й груп³, ³ на 10% 
(рχ2=0,004), н³ж в груп³ вид³в спорту на ви-
тривал³сть. ×астота генотипу ò/ò в груп³ 
спортсìен³в швидк³сно-силових вид³в 
вища на 20%, а в груп³ спортсìен³в зì³ша-
них вид³в – на 13,2%, тод³ як частота ñ/ñ 
генотипу в груп³ спортсìен³в швидк³сно-
силових вид³в значно ìенша, н³ж у конт-
рольн³й груп³, що дозволяє зробити припу-
щення про л³ì³туючу роль цього генотипу 
для розвитку високої ф³зичної працездат-
ност³ в цих видах спорту.

îтже, наш³ результати дозволяють 
стверджувати, що ò- алель цього пол³ìор-
ф³зìу к³льк³сно переважає у спортсìен³в 
швидк³сно-силових вид³в спорту ³  асоц³йо-
вана з усп³шн³стю у цих видах. òоìу ò-алель 
даного гена ìоже вважатися ìаркероì 
схильност³ до розвитку швидкост³ та сили. 

âраховуючи ìодулюючий вплив NO на 
процеси споживання кисню п³д час ф³зич-
них вправ [30] ³ його потужний вазодилята-
ц³йний ефект, а також насл³дки трансверс³ї 
ò–786→ñ у проìотор³ гена eNOS для його 
експрес³ї, ìожна припустити, що ò- алель, 
зуìовлюючи високий р³вень NO в орган³з-
ì³, забезпечує його адаптац³йну здатн³сть 
до ф³зичної роботи швидк³сно-силового 
характеру.

Існує теор³я, що чиì вищий коеф³ц³єнт 
успадкування ознаки, чиì ìеншою к³льк³с-
тю проì³жних фенотип³в визначається к³н-
цевий фенотип, тиì ìенше ген³в (³ пол³-
ìорф³зì³в) її визначають [31]. âраховую-
чи, що схильн³сть до швидк³сно-силових 
вид³в спорту є строго генетично детерì³-
нованою [32–34], тобто швидк³сть та сила 
ìають високий ступ³нь успадкування, ìож-
на припускати, що її контролює обìежена 
к³льк³сть ген³в та їхн³х пол³ìорф³зì³в. ó та-
коìу раз³ зб³льшується в³дсотковий внесок 
пол³ìорф³зì³в вивчених ген³в у розвиток 
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фенотип³чних ознак, що забезпечують 
силу та швидк³сть, ³ зростає д³агностична 
ц³нн³сть визначення алельних вар³ант³в по-
л³ìорф³зì³в цих ген³в при прогнозуванн³ 
усп³шност³ спортсìен³в саìе в швидк³сно-
силових видах спорту.  

âитривал³сть у б³льш³й ì³р³ залежить в³д 
фактор³в середовища, н³ж сила та швид-
к³сть [34, 35], це означає, що б³льша к³ль-
к³сть ген³в бере участь у ìехан³зìах адап-
тац³ї орган³зìу до ф³зичних вправ даного 
характеру, ³ тоìу необх³дна велика виб³рка 
спортсìен³в для доведення впливу того чи 
³ншого пол³ìорф³зìу на ф³зичну праце-
здатн³сть у видах спорту на витривал³сть. 
ñоц³альн³ фактори в óкраїн³, зниження р³в-
ня ìотивац³ї до занять спортоì, ìехан³зìи 
спортивного добору унеìожливлюють 
процес утворення великої виб³рки квал³ф³-
кованих спортсìен³в у видах спорту на ви-
тривал³сть, що створює труднощ³ на шляху 
вивчення рол³ пол³ìорф³зì³в в окреìо взя-
т³й країн³ ³ потребує об’єднання зусиль до-
сл³дник³в к³лькох сус³дн³х країн.

îчевидно, що характер ф³зичних вправ, 
як³ виконуються впродовж тренувальної ³ 
зìагальної д³яльност³, обуìовлює специ-
ф³чн³ виìоги до функц³ональних особли-
востей орган³зìу у кожноìу конкретноìу 
вид³ спорту, тоìу в подальшоìу п³д час ге-
нетичного анал³зу пол³ìорф³зì³в ген³в, що 
визначають спортивну працездатн³сть в ц³-
лоìу, сл³д звертати увагу також ³ на т³ з них, 
що ìожуть забезпечувати усп³шн³сть в об-
раноìу вид³ спорту.

Вèñíоâкè 
І/D пол³ìорф³зì гена àñå, Pro582→Ser 

пол³ìорф³зì гена HIF-1α, ò-786→ñ пол³-
ìорф³зì проìотора гена eNOS асоц³йова-
н³ з³ схильн³стю до р³зних вид³в спорту та 
впливають на ф³зичну працездатн³сть у 
спорт³. D-алель I/D пол³ìорф³зìу гена 
àñå, 582Ser алель Pro582→Ser пол³ìор-
ф³зìу гена HIF1a, ò- алель ò-786→ñ пол³-
ìорф³зìу проìотора гена eNOS є ìарке-

раìи схильност³ до занять швидк³сно-си-
ловиìи видаìи спорту. 

âикористання вивчених ìолекулярно-
генетичних ìаркер³в у процес³ п³дготовки 
спортсìен³в на етапах первинного та попе-
реднього добору дозволить оптиìально ви-
брати вид спорту, дисципл³ну, аìплуа спорт-
сìена, що в³дпов³дають його ³ндив³дуальниì 
ф³з³олог³чниì особливостяì; запоб³гти роз-
витку патолог³чних та передпатолог³чних ста-
н³в серцево-судинної систеìи в процес³ за-
нять спортоì, а також зд³йснювати корекц³ю 
тренувального процесу з урахуванняì силь-
них та слабких стор³н орган³зìу.

Пåðåë³к ë³òåðàòуðè
1. Rankinen T., Bray M., Hagberg J.M., Perusse L., 

Roth S.M., Wolfarth B., Bouchard C. The human 
gene map for performance and health–related 
fitness phenotypes: The 2005 Update  // Med. Sci. 
Sports Exerc. – 2006. – Vol. 38, № 11. – P.1863–
1888.

2. Bray M.S., Hamberg J.M., Perrusse L., Raiki-
nen T., Roth S. M., Wolfarth B., Bouchard C. The 
human gene map for performance and health–
related fitness phenotypes: the 2006–2007 
update // Med. Sci. Sports Exerc. –Vol. 41, № 1. – 
2009. – P.35–73.

3. Rankinen T., Roth S.M., Bray M.S., Loos R., 
Pйrusse L., Wolfarth B., Hagberg J.M., Bou-
chard C. Advances in exercise, fitness, and 
performance genomics // Med. Sci. Sports 
Exerc.– 2010. – Vol.42, № 5. – P. 835–846.

4. Roth S.M., Rankinen T., Hagberg J.M., Loos  R.J., 
Pérusse L., Sarzynski  M.A., Wolfarth B., 
Bouchard C. Advances in exercise, fitness, and 
performance genomics in 2011 // Med Sci Sports 
Exerc. – 2012. – Vol.44, № 5. – P.809–817.

5. Bouchard C. Overcoming ваrriers to progress in 
exercise genomics // Exercise and sport sciences 
reviews. – 2011. – Vol.39, № 4. – P.212–217. 

6. Eynon N., Ruiz J.R., Oliveira J., Duarte J.A, Birk 
R., Lucia A. Genes and elite athletes: A roadmap 
for future research // J. Physiol. – 2011. – Vol. 589, 
№ 13. – P.3063–3070.

7. Ахметов И.И. ìолекулярная генетика спорта. – 
ì.: ñоветский спорт, 2009. – 268 с.

8. Bouchard C., Malina R., Perusse L. Genetics and 
physical performance. – Champaign, IL: Human 
Kinetics, 1997. – 400 p.

9. Collins M. Genetics and sport // Medicine and 
Sport Science. – 2009. – Vol. 54. – 200 p.



ISSN 1810-7834. Вісн. Укр. тов-ва генетиків і селекціонерів. 2012, том 10, № 2 243

Алелüний поліморфізм генів, асоційованих з фізичною працездатністю, у спортсменів ...

10. Roth S. Genetics primer for exercise science and 
health. – Champaign, IL: Human Kinetics, 2007. – 
177 p.

11. Alvarez R., Gonzalez P., Batalla A. et al. Association 
between the NOS3 (–786 T/C) and the ACE (I/D) 
DNA genotypes and early coronary artery disease 
// Nitric Oxide. – 2001. – Vol.5, № 4. – P.343–348.

12. Ахметов И.И. ìолекулярно-генетические ìар-
керы физических качеств человека: àвтореф. 
дис.на соиск. науч.степени доктора ìед. наук : 
спец. 03.02.07 «ãенетика», 14.03.11 «âосстано-
вительная ìедицина, спортивная ìедицина, ле-
чебная физкультура, курортология и физиотера-
пия. – ì., 2010. – 45 с.

13. Ghilardi G., Biondi M.L., DeMonti M. et al. 
Independent risk factor for moderate to severe 
internal carotid artery stenosis: T786C mutation 
of endothelial nitric oxide synthase gene // Clin. 
Chem.–2002. – Vol.48, № 7. – P.989–993.

14. Williams A.G., Day S.H., Folland J.P. et al. 
Circulating angiotensin converting enzyme activity 
is correlated with muscle strength // Med. Sci. 
Sports Exerc. – 2005. – Vol. 37, № 6. – P.944–948.

15. Zhang B., Tanaka H., Shono N. et al. The I allele 
of the angiotensin–converting enzyme gene is 
associated with an increased percentage of slow–
twitch type I fibers in human skeletal muscle // 
Clin. Genet. – 2003. –Vol. 63. – P.139–144.

16. Rankinen T., Perusse L., Gagnon J. et al. 
Angiotensin–converting enzyme I/D 
polymorphism and trainability of the fitness 
phenotypes. The HERITAGE family study // J. 
Appl. Physiol. – 2000. – Vol. 88. – P.1029–1035.

17. Nazarov I.B., Woods D.R., Montgomery H.E., 
Shneider O.V., Kazakov V.I., Tomilin N.V., 
Rogozkin V.A. The angiotensin converting enzyme 
I/D polymorphism in Russian athletes // Eur. J. 
Hum. Genet. – 2001. – Vol. 9. – P.797–801.

18. Moran C.N., Vassilopoulos Ch., Tsiokanos A. et 
al. The associations of ACE polymorphisms with 
physical, physiological and skill parameters in 
adolescents // Eur. J. Hum. Genet. – 2006.–  Vol. 
14. – P. 332–339.

19. Amir O., Amir R., Yamin Ch., et al. The ACE deletion 
allele is associated with Israeli elite endurance 
athletes // Exp. Physiol. – 2007. – Vol.92, № 5. – 
P.881–886. 

20. Cam F. S., Colakoglu M., Sekuri C. et al. 
Association between the ACE I/D gene 
Polymorphism and physical performance in a 
homogeneous non–elite cohort // ñan. J. Appl. 
Physiol. – 2005. – Vol. 30, № 1. – P. 74–86.

21. Woods D., Hickman M., Jamshidi Y. et al. 
Elite swimmers and the D allele of the ACE I/D 
polymorphism // Hum.Gen. – 2001. – Vol. 108. – 
P.230–232.

22. Tanimoto K., Yoshiga K., Eguchi H. et al. Hypoxia–
inducible factor–1[alpha] polymorphisms 
associated with enhanced transactivation 
capacity, implying clinical significance // 
Carcinogenesis. – 2003.– Vol. 24, № 11. – 
P.1779–1783.

23. Ахметов И.И., Хакимуллина А.М., Любае-
ва Е.И. âлияние полиìорфизìа гена HIF-1α на 
ìышечную деятельность человека // Бюллетень 
экспериìентальной биологии и ìедицины. – 
2008. – ò.146, № 9. – ñ. 327–329.

24. Cieszczyk P., Eider J., Arczewska A. et al. The 
HIF1A gene Pro582Ser polymorphism in polish 
power–orientated athletes // Biology of sport. – 
2011. – Vol. 28, № 2. – P.111–114.

25. Döring F., Onur S., Fischer A. et al. A common 
haplotype and Pro582Ser polymorphism of the 
hypoxia–inducible factor –1α (HIF1A) gene in elite 
endurance athletes // J. Appl. Physiol. – 2010.– 
Vol. 108 – P.1497–1500.

26. Semenza G.L. O2-regulated gene expression: 
transcriptional control of cardiorespiratory 
physiology by HIF_1 // J. Appl. Physiol. — 2004. — 
Vol. 96, № 3. — P.1173–1177.

27. Досенко В.Є. ðоль алельного пол³ìорф³зìу ге-
н³в ендотел³альної NO-синтази та протеасоìи 
в патогенез³ серцево-судинних захворювань: 
ìолекулярно-генетичн³ аспекти: àвтореф. дис. 
на здоб. наук.ст. доктора ìед.наук. – ê., 2006.–
310 с.

28. Gуmez–Gallego F., Ruiz J. R.,  Buxens A., et al. 
The − 786 T/C polymorphism of the NOS3 gene is 
associated with elite performance in power sports 
// Eur.J. Appl. Physiol. – 2009. –  Vol. 107, № 5. – 
P. 565–569.

29. Jeerooburkhan N., Jones L.C., Bujac S. et al. 
Genetic and environmental determinants of 
plasma nitrogen oxides and risk of ischemic 
heart disease // Hypertension – 2001. – Vol. 38. 
– P.1054–1061

30. Wilkerson D.P., Campbell I.T., Jones A.M. 
Influence of nitric oxide synthase inhibition on 
pulmonary O2 uptake kinetics during supra–
maximal exercise in humans // J. Physiol.– 2004. 
– Vol. 561, № 2. – P.623–635.

31. Ахметов И.И. ìолекулярная генетика спорта: 
состояние и перспективы // Электронный жур-
нал êаìского гос.ин–та физ. культ «Педагоги-
ко-психологические и ìедико-биологические 
проблеìы физической культуры и спорта». – 
2007. – №5 , 4. 

32. Москатова А.К. ãенетическая обусловленность 
функциональных возìожностей спортсìена: ìе-
тод. разраб. для слушателей фак. усовершен-
ствования и аспирантов ãöîëèФêа. – ì.: ãöî-
ëèФê, 1984. – 44 с. 



ISSN 1810-7834. Вісн. Óкр. тов-ва генетиків і селекöіонерів. 2012, том 10, № 2244

С.Б. Дроздовсüка, В.Є. Досенко, В.М. Ілüїн

33. Bouchard C., Malina R., Perusse L. Genetics and 
physical performance. – Champaign, Il: Human 
Kinetics, 1997. – 400 p.

34. Tiainen K., Sipila S.,  Kauppinen M., Kaprio J., 
Rantanen T. Genetic and environmental effects on 
isometric muscle strength and leg extensor power 
followed up for three years among older female 
twins // J. Appl. Physiol. – 2009. – Vol. 106. – P. 
1604–1610. 

35. Зимкин Н.В. Физиологическая характеристика 
силы, быстроты и выносливости. – ì.: Физкуль-
тура и спорт, 1970. – 150 с.

36. Сологуб Е. Б., Таймазов В. А. ñпортивная генети-
ка: óчебное пособие. – ì.: òерра – ñпорт, 2000. 
– 127 с.

Представлено С.А. Кравченко 
Надійшла 14.11.2012

àëëåëüÍЫЙ ПîëèìîðФèЗì ãåÍîâ, 
àññîöèèðîâàÍÍЫõ  
ñ ФèЗè×åñêîЙ ðàБîòîñПîñîБÍîñòüЮ,  
ó ñПîðòñìåÍîâ ðàЗÍЫõ âèäîâ ñПîðòà

С.Б. Дроздовская1, В.Е. Досенко2, В.Н. Ильин1 

1Íациональный университет физического воспи-
тания и спорта óкраины 
óкраина, 03680, г. êиев, ул. Физкультуры, 1  
2èнститут физиологии иì. à. à. Богоìольца 
ÍàÍ óкраины 
óкраина, 01024, г. êиев, ул. Богоìольца, 4 
e-mail: Sdrozdovska@Gmail.com

Цåëü. ñ целью поиска ìолекулярно-генети-
ческих ìаркеров наследственной предраспо-
ложенности к различныì видаì спорта были 
определены частоты аллельных вариантов по-
лиìорфизìов генов, способствующих физи-
ческой работоспособности у украинского на-
селения и среди спортсìенов различных ви-
дов спорта. Ìåòоды. ñ поìощью ìетода Пöð 
определяли полиìорфизìы генов в группах 
спортсìенов различных видов спорта и у лиц, 
у которых отсутствует стаж регулярных заня-
тий спортоì. Рåзуëüòàòы. óстановлено, что 
I/D полиìорфизì гена àñå и Pro582 → Ser по-
лиìорфизì гена HIF-1α, ассоциированные 
со склонностью к различныì видаì спорта; 
впервые определено, что ò-786 → ñ полиìор-
физì проìотора гена eNOS оказывает влия-
ние на физическую работоспособность в спор-

те. Выâоды. D-аллель I/D полиìорфизìа гена 
àñå, 582Ser аллель Pro582 → Ser полиìорфиз-
ìа гена HIF α, ò аллель ò-786 → ñ полиìорфиз-
ìа проìотора гена eNOS являются ìаркераìи 
склонности к занятияì скоростно-силовыìи 
видаìи спорта.

Кëючåâыå ñëоâà: полиìорфизìы генов, 
спортивный отбор, наследственная предрас-
положенность, ìолекулярно-генетические 
ìаркеры, спорт.
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Aim. In an effort to search for molecular and 
genetic markers of hereditary predisposition to 
various sports there was determined incidence 
of allele gene versions contributing to physical 
performance among Ukrainian population 
and athletes of various sports. Methods. 
Gene polymorphisms in groups of athletes 
from various sports and individuals having no 
experience of regular exercise was determined 
by PCR. Results. I/D polymorphism of ACE gene 
and Pro582 → Ser polymorphism of HIF-1α were 
found to be associated with a predisposition to 
various sports; for the first time it was determined 
that T-786 → C promoter genes polymorphism 
of eNOS influences on physical performance 
in sports. Conclusions. D-allele of the I/D 
polymorphism of ACE gene, 582Ser allele of 
Pro582 → Ser HIF α  gene polymorphism, T allele 
of the T-786 → C polymorphism in the promoter 
of eNOS gene are markers of predisposition to 
speed-strength sports.

Key words: gene polymorphisms, sports 
selection, genetic predisposition, molecular 
genetic markers, sports.


