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Streszczenie

Czynniki genetyczne moga wptywaé na wyniki sportowe. Genotyp ACTN3 R577X
zostal powigzany z wynikami sportowymi i fenotypem migsniowym. Gen ACTN3 kodujacy
biatko o-aktynina-3, ktéry ulega ekspresji w linii Z szybkich, glikolitycznych wldkien
mig$niowych ma zwigzek z moca i sitg. Czynniki genetyczne sg zaangazowane w etiologie
urazoOw tkanek mickkich i funkcjonowanie ukladu krazenia. Celem naszej pracy byto
zaprezentowanie przegladu literatury. Niniejsze badanie pokazuje jak polimorfizm R577X
ACTN3 moze wptywac na wyniki sportowe i wystgpienie urazow. Jest wyraznie ukazane, ze

czynniki genetyczne mogg mie¢ wptywu na trening sportowy i fizjoterapie.
Stowa kluczowe: genetyka, wlokna mi¢sniowe, urazy tkanek miekkich.
Summary

Genetic factors can interfere with sporting performance. The ACTN3 R577X genotype
has been associated with athletic results and muscle phenotypes. The ACTN3 gene that
encodes the a-actinin-3 protein, which is, only expressed in the Z line of fast glycolytic
muscle fibres was found to associate with power/strength performance. Genetic factors are
implicated in the etiology of soft tissue injuries and function of cardiovascular system. The
aim of our study was to present review of literature. It is demonstrated in this study how
R577X polymorphism in ACTN3 could influence on sport results and occurrence of injuries.
It is clearly shown , that genetic factors may have implication in sport training and physical

therapy.

Key words: genetics, muscle fibers, soft tissue injuries.
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Wprowadzenie

Poszukiwanie genetycznych czynnikéw wptywajacych na rezultat sportowy jest
obiektem zainteresowania szerokiego grona naukowcow. Od wielu lat wigze si¢ podioze
genetyczne z predyspozycjami do dobrej kondycji fizycznej, czy osiggania sukcesOw
sportowych. Uwaza si¢, ze wystepuje okoto 200 gendéw, ktére wywierajg wpltyw na wyniki w
sporcie (1,2). Zwlaszcza cechy takie jak szybko$¢ i moc sg uwazane za cechy najbardziej
uwarunkowane genetycznie w poréwnaniu z innymi cechami motorycznymi. Gen ACTN3
jest uwazany za ,,gen szybko$ci”. Koduje biatko a-aktynina-3.0becnos¢ tego biatka niesie
korzy$ci w sportach o charakterze szybkos$ciowo-sitowym (3). Uwarunkowania genetyczne
mogg nie tylko stanowi¢ jeden z czynnikéw determinujacych predyspozycje sportowe ale
takze mie¢ wplyw na czestotliwo$¢ wystgpowania kontuzji. Jak wykazano, geny maja
zwigzek z uszkodzeniami tkanek migkkich, takimi jak tendinopatia $ciggna Achillesa,
uszkodzenia wigzadet kolana czy stozka rotatoréw stawu ramiennego (4). Predyspozycje

genetyczne moga zatem przelozy¢ si¢ na proces usprawniania i powrotu do sprawnosci.

Celem pracy jest przedstawienie znaczenia polimorfizmu genu ACTN3 w aktywnosci
sportowej i zdolnosciach wysitkowych, a takze okreslenie zwigzku wystepowania zmiennosci

genetycznej a czgstoscig urazow.
Wilokna migsni szkieletowych

Podstawag do podziatu widkien mig$niowych jest czas skurczu oraz odporno$¢ na

zmeczenie. Wedhug tych dwoch kryteriow wyodrebniono 3 rodzaje widkien: typu I, ITA, 1IX.

Wiokna typu I wolno kurczg si¢ 1 s3 odporne na zme¢czenie, podstawg ich metabolizmu
sa przemiany tlenowe, Srednica widkien jest niewielka, sita skurczu mata. Maja bogato

rozwinigtg sie¢ kapilar.

Wildkna typu IlA tacza cechy dwoch pozostatych typéw. Rodzaj metabolizmu jest
mieszany, pozostate cechy jak sita skurczu, meczliwo$é sa na srednim poziomie. Zawarto$é

glikogenu jest wigksza w pordwnaniu z wioknami typu 1.

Wiodkna typu IIX- metabolizm o charakterze beztlenowym, zar6wno $rednica jak i sita

skurczu duze. Wysoka zawarto$¢ glikogenu oraz niska kapilaryzacja (5).

Migsnie cztowieka sg heterogeniczne, co znaczy, ze budujg je widkna roznych typow

w roznych proporcjach tworzac w przekroju poprzecznym mozaike mi¢sniowg. Procentowa
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zwarto$¢ wilokien kazdego z rodzajow zalezy od funkcji jakg pelni migsien. Wiokna
mig$niowe unerwiane przez jeden motoneuron tworzg jednostke motoryczng -najmniejsza
czynno$ciowg jednostke miesnia. Motoneuron unerwia witokna tego samego typu, zatem

jednostki motoryczne mozna podzieli¢ podobnie jak same wtokna.

Jednostki motoryczne S sktadajg si¢ z najmniejszej liczby widkien, neurony wykazuja
najwyzszg pobudliwo$¢, wymagaja nizszych czestotliwosci pobudzeni. W czasie skurczu nie
obserwuje si¢ objawu ugiecia i wzmocnienia. Najszybciej rekrutowane do skurczu, w

wysitkach o niewielkiej intensywnosci. Jednostki FR — wykazuja cechy posrednie.

W jednostkach FF wystepuje objaw ugiecia, czyli przejsciowy spadek sity w skurczu
tezcowym niezupelnym, niski wskaznik zmeczenia $wiadczy o matej odpornosci na
zmeczenia. Wystepuje zjawisko wzmocnienia skurczu. W kazdym z rodzajow wystepuje inny
rodzaj miozyny a takze inny czas predkosci skracania. Najwigksza predkos$¢ skracania

uzyskuja witokna typu 11X (6) .
Znaczenie polimorfizmu genu ACTN3 w sporcie

Gen ACTN3, kodujacy biatko o dlugosci 901 aminokwasoéw, jest zlokalizowany na
chromosomie 11, w pozycji 11q13.1. Powszechnie wystepujacy w populacji ludzkiej (ok
18%) polimorfizm R577X (Arg577Stop) powoduje powstanie krotszego, niefunkcjonalnego
biatka, poniewaz na skutek transwersji C w T zamiast kodonu dla argininy (allel prawidlowy
okreslany jako R) pojawia si¢ kodon stop (allel zmutowany okreslany jako X). Badania
potwierdzaja, ze polimorfizm genu ACTN3 warunkuje takie parametry jak szybkos¢ i
cztowieka. (7,8). Gen ten koduje biatko alfa- aktynineg, ktora wigze filamenty aktynowe w
miofibrylach komoérek migs$ni poprzecznie prazkowanych (3), stanowi element linii Z (9,10).
Homozygoty majace dwa allele X teoretycznie nie sa zdolne do produkcji prawidtowego
biatka a-aktyniny-3, co potencjalnie moze uposledza¢ funkcje wtokien migsniowych typu II.
Jednakze u oséb z genotypem XX jak dotad nie zaobserwowano zaburzen w budowie migsni.
Alfa aktynina 3 wystepuje tylko we widknach typu II, czyli szybkokurczliwych i najbardziej

zaangazowanych podczas wysitkow krotkotrwatych o duzej intensywnosci takich jak sprint.

Niezalezne badania potwierdzily korelacje pomigdzy stabymi wynikami sportowcow a
rodzajem polimorfizmu ACTN3 (11). Potwierdzono, ze allel R w ACTN3 jest powigzany z
wiloéknami szybko kurczliwymi, natomiast brak tego allelu — genotyp XX nie majg

kluczowego znaczenia dla szybkosci i sity a dla wytrzymatosi (1). Polimorfizm ACTN3
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wplywa znaczaco na prace mi¢sni poprzez wystgpowanie allelu R, ktory warunkuje tworzenie
biatka szybko kurczliwego, natomiast wystgpowanie alleli X powoduje powstanie kodonu
przedwczesnie zatrzymujacego tworzenie biatka (7,14). Alfa-aktyniny 2 i 3 sa kodowane
przez gen ACTN2 i ACTN3. Alfa-aktynina 2 wystepuje we wszystkich widknach , natomiast
alfa-aktynina 3 tylko we wioknach typu II, a zwlaszcza IIx (14). Mutacja XX wystepuje u
okoto 18% populacji. Ocena zwigzku genotypu z wynikiem testu Wingate wykazata brak
zwigzku polimorfizmu genu z mocg, zmeczeniem czy szybkosciag w czasie badania. Jednak
obecnos¢ izoformy RR moze modulowa¢ odpowiedz na trening 1 w konsekwencji wptywac na
wyniki uzyskiwane przez sportowcow(15). Stad by¢ moze czeste wystepowanie allelu R
wséréd wybitnych sportowcow. Inne badania potwierdzaja to przypuszczenie gdyz
zaobserwowano w nich zwigzek miedzy wystepowaniem dwoch alleli R a sitg migénia oraz

dystrybucja wiokien migsniowych (14).

Genotyp XX znaczaco rzadziej wystepuje wsrdd sprinterow niz wsrdd sportowcow
sportow sitowych 1 populacji ogoélnej. Homozygoty RR uzyskuja lepszy czas w sprincie
(100m, 200m, 400) niz heterozygoty i homozygoty XX (16). Inne badania donoszg, ze
genotyp XX nie jest zwigzany z predyspozycjami do sportow wytrzymatosciowych (17,18).

Genotyp ACTN3 wigze si¢ z rdéznicami w masie mig¢$niowej i wykorzystaniem
glikogenu w migsniach. Wigksza sktonnos¢ do hipertrofii 1 wykorzystania glikogenu przez
wiokna typu II zostala zaobserwowana u oséb z genotypem RR lub RX. Jest to
mechanistyczne wyjasnienie dla modulacji ludzkich mozliwosci wysitkowych przez genotyp
ACTN3(19).Wedlug innych badan genotyp RR jest bardziej powszechny wsrod zawodnikow
sportow szybkosciowych ale nie moze sluzy¢ jako wskaznik do oceny sity, szybkosci i

rownowagi w populacji ogélnej (20).

Przekrdj poprzeczny wiokien typu 11X i IIA u os6b z genotypem RR jest wigkszy w
porownaniu do XX . Szybkosc¢ skracania jest wyzsza we wtoknach typu IIA homozygot RR,
ale nie we witoknach typu 1. Wiskoelastyczno$¢ jest niezalezna od rodzaju wiokien lub

genotypu (21).

W wyniku treningu ekscentrycznego, sportowcy z genotypem XX reprezentujg
wyzsze  poziomy kinazy kreatynowej i kortyzolu w porownaniu do grupy RR 1 RX.
Zawodnicy z genotypem RR i RX maja wyzszy poziom testosteronu i IL-6 w stosunku do
sportowcow XX. Osobniki homozygotyczne z genem ACTN3 XX sg bardziej podatne na

uszkodzenia wiokien migsniowych w wyniku treningu ekscentrycznego niz osoby z genem
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RR i RX (22,23). Podczas ¢wiczen plyometrycznych osoéb z genotypem RR wykazywaty
znaczace zmniejszenie maksymalnego skurczu dowolnego (MVC) w pordwnaniu z osobami
XX. Swiadczy to 0 zdolnosciach do szybszego wypoczywania mieéni po treningu i
odzyskiwania maksymalnej sity skurczu oraz zdolnosci do czestszych treningdw o0sob z

genotypem XX (24).
Znaczenie polimorfizmu genu ACTN3 w fizjoterapii

Nie jest do konca jasne czy zmienno$¢ genetyczna ACTN3 znaczaco wpltywa na
funkcjonowanie oséb nie trenujacych i czy moze by¢ uznana za czynnik predysponujacy do
okreslonych zdolnosci ruchowych. Skoro ekspresja genu ACTN3 wplywa na budowe i
funkcje miegs$ni nasuwa si¢ pytanie czy w ten sposob jest w stanie wplynaé na wlasciwosci

mechaniczne tkanki i predysponowac do wystgpienia okreslonych uszkodzen narzadu ruchu.

Z wystepowaniem genotypu RR wigze si¢ mniejsze ryzyko wystapienia ostrego
skrecenia stawu skokowego (25). Zarowno mezczyzni jak i kobiety z genotypem RR osiagaja
wyzszg $rednia VO2max 1 wykazujg wyzsze cisnienie skurczowe i rozkurczowe w
spoczynku w poroéwnaniu z osobami z genotypem XX (26) co potwierdza zwigzek
funkcjonowania migéni z uktadem sercowo-naczyniowym. W odpowiedzi na trening sitowo-
szybkosciowy u kobiet w starszym wieku, zaobserwowano roznice w predkosci chodu
pomiedzy grupa homozygot RR i XX (27). Z kolei w innych badaniach kohortowych na
osobach starszych me¢zczyzni homozygoty XX uzyskiwali lepszy wynik w marszu na 400m
niz me¢zczyzni RX 1 RR. Wsrod kobiet z genomem XX czgéciej wystgpowaty ograniczenia

ruchomosci w obrebie konczyn dolnych (28).
Podsumowanie

Istnieje zwiazek migdzy uzyskiwanymi wynikami sportowymi i parametrami
fizjologicznymi a polimorfizmem genu ACTN3. Niejasny jest mechanizm wplywu
zmienno$ci genetycznej na osiggane wyniki  przez osoby nietrenujgce.  Aspektem
wymagajacych dalszych badan jest wplyw ekspresji genu ACTN3 na wytrzymatos$é
mechaniczng tkanek miekkich i czesto§¢ uszkodzen narzadu ruchu. Takie badania moga

dostarczy¢ cennych informacji na temat predyspozycji do okreslonych urazéw.
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