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АННОТАЦИЯ
Цель. Анализ обоснованности использования, 
возможностей и информативности молекуляр-
но-генетических технологий в спорте.
Методы. Анализ данных научной и научно-мето-
дической литературы, спортивной прессы, сети 
Internet.
Результаты. Описаны разные направления обла-
сти генетики спорта. Приведен ряд результатов, 
полученных при молекулярно-генетическом те-
стировании членов национальных команд Респу-
блики Беларусь, специализирующихся в разных 
видах спорта. 
Заключение. Разные направления генетики 
спорта необходимы для того, чтобы обеспечить 
спортсмену условия, необходимые для полной 
реализации его генетического потенциала. По-
этому каждый атлет должен иметь генетический 
паспорт, в котором указаны варианты генов, не-
обходимых для достижения высоких спортивных 
результатов в выбранном виде спорта, уровни 
экспрессии этих генов в покое и при нагрузке, а 
также гены риска профпатологий. 
Ключевые слова: генетика спорта, генети-
ческое тестирование спортсменов высокой 
квалификации, генетический отбор юных спорт-
сменов, генетический риск профессиональных 
заболеваний, генетический паспорт.

АBSTRACT
Objective. Аnalysis of reasons behind usage, po-
tentials and informativity of molecular-genetic 
technologies in sport.
Меthods. Аnalysis of data of scientific and scien-
tific-methodical literature, sports press, Internet.
Results. Different directions of sports genetics 
have been described. Several results obtained 
during molecular-genetic testing of the members 
of national teams of Belarus specialized in different 
sports events, have been presented. 
Conclusion. Different directions of sports genet-
ics are necessary to provide the athlete with the 
conditions for complete realization of his genetic 
potential. Therefore, each athlete should have 
genetic passport with indication of gene vari-
ants necessary to achieve high performances in 
selected sports event, the levels of their expres-
sion at rest and under loads as well as genes of 
pathology risk. 
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Молекулярно-генетические технологии  
в спорте высших достижений

Постановка проблемы. Известно, что 
успех в любой деятельности человека, в 
том числе и спортивной, на 75–80 % зави-
сит от его генотипа, и лишь 15–20 % дают 
воспитание, обучение, тренировки и другие 
средовые факторы. Реакция организма на 
физическую нагрузку имеет особое значение 
для организации тренировочного процесса 
и соревновательной практики спортсменов 
высокой квалификации. Установлены также 
наследственные факторы, принимающие 
участие в обеспечении быстрых и адекват-
ных ответов на физическую нагрузку. Спорт 
высших достижений направлен, прежде все-
го, на получение высоких результатов, рост 
спортивного мастерства в конкретном виде 
спорта. Однако показатели, которые демон-
стрируют спортсмены в спорте, уже не уве-
личиваются из года в год по экспоненте, по-
скольку достигнуты пределы тренируемости 
и, вероятно, физических и функциональных 
возможностей, которые заложены в генети-
ческих структурах человека.

Теперь для достижения спортивных ре-
зультатов мирового значения требуется еще 
и спортивная одаренность, а для рекордов – 
спортивная гениальность. Но гении рожда-
ются не часто. Как же улучшить спортивные 
способности человека? В феврале 2004 г., не-
задолго до Олимпийских игр, директор ВАДА 
Ричард Паунд в интервью газете «Таймс» 
заявил: «Не думаю, что мы столкнемся с 
генетическим допингом в Афинах, и очень 
сомневаюсь насчет Олимпиады в Пекине 
в 2008 г. Но в 2012 г. это будет вполне воз-
можно» [16]. В СМИ появились такие за-
метки: «Кто будет выступать на Олимпиадах 
будущего? В ближайшие годы – спортсмены, 
отобранные еще в детстве по генетическим 
паспортам. Через несколько Олимпиад – 
чемпионы, подправленные с помощью 
генотерапии. Мутанты, выведенные с помо-
щью генной инженерии? И вполне вероятно: 
«чемпионы из пробирки»? 

Появились идеи клонирования выда-
ющихся спортсменов. Сегодня зарубежные 
генетики заявляют, что будущее за генети-
чески модифицированными спортсменами! 
И вот такие фантастические возможности 

появляются у науки, возраст которой всего 
лишь 32 года! 

Другая сторона медали – неизученное 
влияние на здоровье конкретного спорт-
смена и популяционное здоровье в целом, 
что может привести к тотальному отрица-
нию использования современных медико-
генетических технологий в спорте высших 
достижений. Все эти факты диктуют необхо-
димость освещения широких возможностей 
генетических технологий, начиная с этапа 
отбора и определения наиболее рациональ-
ной специализации будущих спортсменов и 
оканчивая прогнозированием развития про-
фессиональных заболеваний и риска травм.

 
СТАНОВЛЕНИЕ 
ГЕНЕТИКИ СПОРТА

Официальное становление спортивной гене-
тики произошло на олимпийском научном 
конгрессе «Спорт в современном обществе», 
прошедшем в Тбилиси в 1980 г. Впервые тер-
мин «генетика спортивной деятельности» 
был предложен Клодом Бушаром в 1983 г. В 
1995 г. начал осуществляться международ-
ный проект HERITAGE.

В 1998 г. в журнале «Nature» была опуб-
ликована первая научная статья по генетике 
спорта. Это были результаты работы британско-
го ученого Хью Монтгомери с коллективом ав-
торов (19 человек) по изучению роли гена ан-
гиотензин-конвертирующего фермента – АСЕ 
(от англ. angiotensin converting enzyme) в спор-
тивной успешности [13]. Размер статьи – всего 
одна страница, на которой был сделан вывод 
о том, что один из полиморфных аллелей гена 
АСЕ – аллель I – обеспечивает выносливость, а 
аллель D – скоростно-силовые качества спорт-
смена. Вывод был основан на том, что у спорт-
сменов, успешных в видах спорта, требующих 
выносливости, частота аллеля I выше, чем в 
контрольной группе, а у атлетов скоростно-си-
ловых видов преобладает аллель D.

Действительно, для разных видов спор-
та необходимы различные качества, на-
пример, выносливость или способность к 
кратковременным «взрывным» усилиям. 
Согласно обнаруженным эффектам поли-
морфизмов генов, выделяют аллели, ассо-
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циирующиеся с развитием и проявлением 
выносливости или быстроты и силы.

Эта статья вызвала поток аналогичных 
исследований, в ряде которых был под-
твержден вывод Хью Монтгомери. Однако 
были получены и другие результаты, не со-
впадающие с названными. Появился ряд 
публикаций, свидетельствовавших о вовсе 
противоположных эффектах. Позже стало 
понятно такое расхождение в полученных 
результатах. Оказалось, что качества вынос-
ливости или скоростно-силовые детермини-
рованы минимум семью генами (табл.  1). 
Поэтому у человека может быть, например, 
аллель выносливости по гену АСЕ и три-
четыре аллеля «скорость–сила» по другим 
генам, что обусловливает его преимущество 
в скоростно-силовых видах спорта.

В лаборатории генетики человека НАН 
Беларуси проведено сравнение частот 
полиморфных аллелей гена АСЕ у пред-
ставителей разных видов спорта и не 
было выявлено ассоциации этих аллелей 
со спортивной направленностью (рис. 1): 
наибольшие частоты «скоростно-силовых» 
вариантов D/D оказались у марафонцев и 
гребцов, отличающихся выносливостью! 
Следовательно, отличить спринтера от 
стайера можно только по комплексу генов, 
но не по одному из них.

Количество новых изученных генетиче-
ских маркеров, ассоциированных со спортив-
ной деятельностью, росло в геометрической 
прогрессии: в 1997 г. – 5 генов; в 2000 г. – 24 
гена; в 2004 г. – 101 ген. Начиная с 2003 г. в 
мире отмечается рост исследований, на-
правленных на развитие молекулярно-гене-
тического подхода к будущей профилизации 
спортсменов. В 2006 г. очередная версия 
карты хромосом (The Human Gene Map 
for Performance and Health-Related Fitness 
Phenotypes: the 2006–2007 update), включа-

ла уже 214 аутосомных генов, семь генов в 
Х-хромосоме и 18 митохондриальных генов, 
а также 75 локусов количественных призна-
ков, которые оказывают влияние на успеш-
ность спортивной деятельности (рис. 2).

Надо ли анализировать у спортсменов 
все эти гены? Во-первых, это чрезвычайно 
трудная и дорогостоящая работа, во-вторых, 
большинство генов, хотя и связаны с физи-
ческой деятельностью, но практически не 
отличаются у разных людей. На современ-
ном этапе ученые пришли к выводу, что до-
статочно тестировать 11–15 главных «спор-
тивных» генов, существенно влияющих на 
результативность спортсмена. 

ДНК-тестирование позволяет суще-
ственно улучшить отбор и профилизацию 
спортсменов, поскольку традиционные те-
сты не всегда могут корректно определить, 
в каком виде спорта тот или иной человек 
может достигнуть наилучших результатов. 

ОСНОВНЫЕ НАПРАВЛЕНИЯ 
СОВРЕМЕННОЙ ГЕНЕТИКИ 
СПОРТА

Генетическое тестирование спортсме-
нов высокой квалификации. Это на-
правление эффективно разрабатывается в 
Институте генетики цитологии и Институте 
биоорганической химии НАН Беларуси, а 
также в Полесском университете и в НИИ 
физкультуры и спорта МСиТ и позволяет ре-
шить две основные задачи:

1) выявить у отдельных атлетов неблаго-
приятные варианты генов для корректиров-
ки их эффектов;

2) выявить редкие благоприятные алле-
ли, дающие преимущества в разных видах 
спорта, для разработки программ отбора на-
чинающих спортсменов.

Нами проведено сравнение генотипов 
представителей 17 национальных команд 
разных видов спорта, в том числе:

1) циклические виды спорта, требующие 
проявления выносливости (марафон, биатлон, 
плавание, велоспорт, гребля академическая);

2) скоростно-силовые виды спорта (хок-
кей с шайбой, хоккей на траве, шорт-трек, 
теннис, легкая атлетика);

3) сложно-координационные виды спор-
та (акробатика, стрельба из лука, гребной 
слалом);

4) контрольная группа (здоровые люди, 
занимающиеся оздоровительной физиче-
ской культурой).

Тестирование проведено по 15 генам, 
ответственным за состояние разных систем 

ТАБЛИЦА 1 – Аллели, ответственные за скоростно-силовые качества или выносливость

Ген Продукт экспрессии Полимор-
физм

Аллель 
выносли-

вости

Аллель 
быстроты

и силы

ACE Ангиотензин-превращающий фермент Alu Ins/Del I D
ACTN3 α-актинин R577Х X R
UCP2 Разобщающий белок Ala55Val Val Ala
PPARG g-Рецептор, активируемый пролифератором 

пероксисом
Pro12Ala – Ala

BDKRB2 Рецептор брадикинина β2 –9/+9 –9 –
AMPD1 Аденозинмонофосфатдезаминаза 1 C34T C T
eNOS Эндотелиальная синтаза NO 4а/4b 4b –

РИСУНОК 1 – Частота полиморфных вариантов гена АСЕ у спортсменов разной специализации:
1 – спортивная акробатика; 2 – биатлон; 3 – плавание; 4 – теннис; 5 – стрельба из лука; 6 – 
хоккей на траве; 7 – хоккей с шайбой; 8 – контрольная группа; 9 – легкая атлетика; 10 – мара-
фон; 11 – гребля на байдарках и каноэ, гребля академическая:  – I/I;  – I/D;  – D/D
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организма: сердечно-сосудистой, транс-
порта кислорода, роста новых кровеносных 
сосудов и др. Показано, что частоты положи-
тельных вариантов по большинству генов у 
спортсменов высокой квалификации зна-
чительно превышают средние показатели, 
характерные для населения в целом, что 
говорит о наличии у данных спортсменов хо-
рошей генетической составляющей, необхо-
димой для достижения высоких спортивных 
показателей [1, 2].

Тем не менее, выявлены отдельные не-
благоприятные генные варианты у разных 
представителей сборных команд. Для кор-
рекции их эффектов нами предложено ис-
пользовать в случае, если ген обусловливает 
синтез повышенного количества фермента, 
ингибиторы, а в случае пониженного уровня 
фермента – стимуляторы. 

Результаты были переданы врачам и 
тренерам команд и использованы для кор-
рекции медико-биологического обеспече-
ния спортсменов, что способствовало улуч-
шению их спортивных показателей.

Разработка программ отбора юных 
спортсменов. Каждый человек несет в 
себе уникальную генетическую информа-
цию и программу для ее реализации. Соот-
ветственно, подход к выбору оптимального 
вида спорта и к построению тренировочного 
процесса должен быть строго индивидуаль-
ным. С помощью использования методов 
ДНК-диагностики можно определить осо-
бенности обмена веществ, состояния сер-
дечно-сосудистой системы, опорно-двига-
тельного аппарата, свойств высшей нервной 
деятельности индивида и т.д.

Выбор генов для определения наслед-
ственной предрасположенности к тому или 
иному виду спорта должен производиться с 
учетом того, что в разных видах необходи-
мы разные качества, например, выносли-
вость или способность к кратковременным 
«взрывным» усилиям. Анализ достижений 
выдающихся десятиборцев показал, что 
индивидуальные результаты по спринту, 
толканию ядра, прыжкам в длину, бегу с 
барьерами (все требуют кратковременных 
мощных усилий) негативно коррелируют с 
их же результатами по бегу на 1500 м (тре-
бующему выносливости) [3].

Проведение ДНК-типирования по генам, 
определяющим спортивный потенциал, 
особенно актуально у юных спортсменов. 
Полученные данные являются объективным 
основанием для выбора оптимального вида 

спорта. Тестирование генов, ответственных за 
те или иные физические качества, уже на на-
чальном этапе подготовки атлета может дать 
первичную информацию тренерам для отбо-
ра детей в спортивные секции и выбора инди-
видуального подхода к тренировкам, что по-
зволит добиться более высоких результатов. 

Следует выяснить вклад комплекса 
основных генов в развитие спортивных ка-
честв, необходимых для разных видов спор-
та, и разработать рекомендации для отбора 
перспективных спортсменов среди детей, 
обладающих генетической предрасположен-
ностью к спортивным достижениям, а также 
для составления тренировочных программ с 
учетом их индивидуальных особенностей. Ис-
пользование ДНК-технологий может служить 
научной основой построения компьютерных 
программ многолетней подготовки спортсме-
нов, начиная с детско-юношеских школ. 

Имеются отдельные попытки отбора 
абитуриентов спортивных школ олимпий-
ского резерва по полиморфным вариантам 
гена АСЕ, экспрессирующего ангиотензин-
конвертирующий энзим. Однако выявление 
способных спортсменов по одному гену не 
корректно, во-первых, потому что неизвест-
но, к какому типу отнести людей, гетерози-
готных по данному гену (а таких большин-
ство!), а во-вторых, качества выносливости 
или скоростно-силовые детерминированы, 
как указано выше, минимум семью генами. 
Поэтому анализ одного гена недостаточно 
информативный и не может быть использо-
ван для отбора. 

Необходимо также учитывать, что от-
сутствие благоприятного аллеля одного гена 
может компенсироваться положительными 
вариантами других генов. Кроме того, на-
личие какого-либо одного нужного аллеля 
также не является гарантом достижения 
успехов в данном виде спортивной специ-
ализации из-за отсутствия других необходи-
мых генных вариантов. 

Проведение молекулярно-генетическо-
го тестирования элитных спортсменов раз-
ной специализации позволяет выявить те 
комплексы генных вариантов, присутству-
ющих в генотипах разных атлетов, которые 
обеспечивают достижение высоких резуль-
татов в каждом конкретном виде спорта. Так, 
у ряда спортсменов высокой квалификации 
нами выявлены очень редкие варианты ге-
нов, существенно повышающие физическую 
выносливость человека [4]. Например, по-
казано, что команды хоккеистов отличают-

ся от представителей команд других видов 
спорта высокой частотой редкого генотипа 
АА по гену МВ (рис. 3) и также редкого, ассо-
циированного с быстротой и силой, генотипа 
Ala/Ala по гену PPARG. 

Кроме того, в генотипах хоккеистов 
был обнаружен очень высокий (в четыре 
раза выше, чем в контрольной группе) про-
цент редкого аллеля T гена HIF1, который 
ассоциирован с большими аэробными воз-
можностями. У биатлонистов преобладают 
аллели выносливости G и генотипы G/G по 
гену eNOS, а также 4G аллели и 4G/4G геноти-
пы по гену PAI-1 (рис. 4), повышение уровня 
которого при гипоксии является основой для 
роста новых кровеносных сосудов.

Что касается теннисистов, то они отли-
чаются высокой частотой редкого генотипа 
С/С по гену VEGF и также повышенными (но 
менее, чем у хоккеистов) уровнями редкого 
генотипа АА по гену МВ и редкого аллеля T 
гена HIF1.

Таким образом, выявляя генетические 
различия между атлетами, специализиру-
ющимися в разных видах спорта, можно 
использовать эти данные для разработки 
программ отбора начинающих спортсменов.

Кроме того, определение генетического 
потенциала открывает реальные возможно-

РИСУНОК 3 – Частота полиморфных вариантов 
гена МВ у спортсменов разной специализа-
ции:

 – АА;  – GA;  – GG

РИСУНОК 4 – Частота полиморфных вариантов 
гена PAI-1 у спортсменов разной специали-
зации:

 – 5G/5G;  – 4G/5G;  – 4G/4G



НАУКА В ОЛИМПИЙСКОМ СПОРТЕ  № 1, 2015       47НАУКА В ОЛИМПИЙСКОМ СПОРТЕ  № 1, 2015       47

МЕДИЦИНА

сти применения дифференцированного под-
хода к организации и проведению не только 
отбора, но и тренировочного процесса.

Определение экспрессии генов спор-
тивной успешности. Результативность ат-
летов зависит не только от наличия тех или 
иных генов, но и от уровня их экспрессии. 
Кроме того, интенсивность работы генов из-
меняется в процессе тренировок у разных 
людей по-разному. Необходимо выяснить, 
как повышается экспрессия генов у каждого 
спортсмена при интенсивных кратковремен-
ных тренировках или при длительных трени-
ровках с умеренной нагрузкой. 

Не менее важным является вопрос о 
том, как экспрессируются гены в гетерозигот-
ном состоянии, т. е. при наличии благопри-
ятного и неблагоприятного полиморфного 
аллелей в одном генотипе. Работает ли один 
из аллелей (какой?) или оба, обусловливая 
средний уровень синтеза соответствующего 
фермента? Ответов на эти вопросы в миро-
вой литературе практически нет. Без выяс-
нения уровней экспрессии генов в каждом 
конкретном случае невозможен корректный 
отбор спортсменов, а также выбор опти-
мальной системы тренировочного процесса 
и индивидуального медико-биологического 
обеспечения.

Тренировки, направленные на разви-
тие выносливости либо скоростно-силовых 
качеств, представляют собой разные по 
стимулам внешние воздействия, которые 
приводят к специфическим структурным и 
метаболическим сдвигам в клет ках скелет-
ных мышц. Кратковременная физическая 
нагрузка ведет к изменению экспрессии 
сотен генов и возвращает к исходному 
уровню через некоторое время (секунды, 
минуты, часы). Долговременную адаптацию 
к тренировкам разной направленности, по-
видимому, можно рассматривать, как ответ 
организма на совокупность однократных 
физических нагрузок, которые сопровожда-
ются глобальными изменениями в системе 
регуляции генной экспрессии. 

В некоторых исследованиях было уста-
новлено наличие стойкой экспрессии сотен 
генов у спортсменов и добровольцев в ответ 
на длительные физические нагрузки аэроб-
ного и анаэробного характера [5, 9, 12]. Вы-
явлено, что уровень экспрессии генов, ответ-
ственных за митохондриальный биогенез и 
окисление жиров и углеводов, положитель-
но коррелирует с показателями  

.
VO2max у 

стайеров, в то время как уровень экспрессии 

генов мышечных белков коррелирует с по-
казателями силы у троеборцев [15].

Между спортсменами этих групп имеют-
ся раз личия в экспрессии по меньшей мере 
20 генов. Очевидно, что картина профиля 
генной экспрессии будет меняться в зависи-
мости от времени забора биопробы. Можно 
предположить, что в результате детрениро-
ванности после продолжительных занятий 
физическими упражнениями экспрессия 
генов в скелетных мышцах спортсменов 
придет к исходному уровню. Однако ввиду 
индивидуальных различий (высокой либо 
низкой предрасположенности к занятиям 
видами спорта) исходные уровни генной 
экспрессии в скелетных мышцах могут раз-
личаться между спортсменами и представи-
телями контрольной группы.

Существуют также аллели, ограничива-
ющие физическую деятельность человека 
посредством снижения или повышения экс-
прессии генов, изменения активности или 
структуры их продуктов. Следствием такого 
ограничения физической деятельности в 
лучшем случае является прекращение роста 
спортивных результатов, в худшем – разви-
тие патологических состояний, таких как, на-
пример, чрезмерная гипертрофия миокарда 
левого желудочка.

Нами проведен анализ изменения 
уровня экспрессии мРНК гена HIF1α (фактор, 
индуцируемый гипоксией) в ответ на гипок-
сию, обусловленную физической нагрузкой 
в группе марафонцев (рис. 5). Показано, 
что количество мРНК варьирует в процессе 
тренировки, и вариации имеют индивиду-
альный характер для каждого спортсмена. 
При приблизительно сходном начальном 
количестве мРНК во всех образцах перед 
выполнением нагрузки, наличие мРНК гена 
HIF1α после нагрузки изменялось с разной 
степенью интенсивностии в разном направ-
лении. 

У одного из спортсменов был выявлен 
редкий вариант гена HIF1α – аллель 1772T, 
который, согласно литературным данным, 
обеспечивает значительно более высокий 
уровень синтеза HIF1α. Однако в состоянии 
гипоксии в лейкоцитах периферической 
крови этого спортсмена уровень экспрессии 
мРНК гена HIF1α оказался ниже, по сравне-
нию с носителями аллелей 1772С.

Полученные результаты согласуются с 
появившимися недавно данными, свиде-
тельствующими, что при нормальной кон-
центрации кислорода носители гетерозигот-

ного генотипа показывают более активную 
экспрессию гена HIF1α, в то время как в усло-
виях гипоксии для спортсменов с генотипом 
С/С характерен более высокий индукцион-
ный уровень синтеза [6, 15]. 

Таким образом, исследование уровней 
экспрессии генов позволяет решить ряд 
важных задач:

1. Сравнить успешность спортсменов с 
одинаковым генотипом, поскольку экспрес-
сия генов может существенно различаться.

2. Определить программу тренировок, 
поскольку экспрессия генов изменяется 
в ходе тренировок у разных людей по-
разному: у одних результаты лучше при 
длительных тренировках с умеренной на-
грузкой, а у других – при кратковременных 
тренировках с максимальной нагрузкой.

3. Выяснить, как взаимодействуют 
разные полиморфные аллели в гетерози-
готе – кодируют ли они сообща выработку 
среднего количества соответствующего 
фермента, или один из них (какой?) пода-
вляет действие другого. Отсутствие такой 
информации не позволяет однозначно 
интерпретировать ценность тех или иных 
вариантов генов, находящихся в гетерози-
готном состоянии.

Выявление у спортсменов генети-
ческого риска профессиональных за-
болеваний и патологий. При выборе вида 
спорта необходимо учитывать предраспо-
ложенность к разного рода профессиональ-
ным заболеваниям спортсменов, многие 
гены  – маркеры такой предрасположен-
ности – известны. Чрезмерная физическая 
нагрузка, которая нередко встречается в про-
фессиональном спорте, отрицательно влияет 
на организм и может быть причиной разви-
тия различных патологических изменений, 

РИСУНОК 5 – Анализ изменения мРНК гена 
HIF1α в группе марафонцев в ответ на физи-
ческую нагрузку:

 – до нагрузки;  – непосредственно 
после нагрузки
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приводящих к летальным или инвалидизиру-
ющим событиям. 

Проблема внезапной смерти в спорте и 
сегодня волнует мировую общественность. 
Ежегодно на 1 млн спортсменов приходятся 
один–пять случаев внезапной кардиальной 
смерти. «В спорте причиной более 90 % вне-
запных смертей нетравматического характе-
ра являются сердечно-сосудистые заболева-
ния», – отмечается в документе, принятом 
МОК.

По данным Всемирной организации 
здравоохранения, сердечно-сосудистые за- 
болевания являются ведущей причиной 
смертности. Вклад генетического компонен-
та в риск артериальных тромбозов состав-
ляет более 50 %. Одним из наиболее плодо-
творных подходов к изучению генетических 
механизмов развития сердечно-сосудистых 
заболеваний является выявление генетиче-
ских маркеров, ассоциированных с заболе-
ванием, с помощью молекулярно-генетиче-
ских методов. Данного рода исследования 
дают возможность выделить группы генов, 
нарушение структуры и функционирования 
которых вносит наибольший вклад в разви-
тие кардиоваскулярной патологии, и на этой 
основе выявить группы лиц с более высоким 
генетическим риском заболевания. 

Особую опасность представляют мутации 
факторов свертываемости крови  – мутация 
протромбина и Лейденовская мутация, кото-
рые увеличивают риск венозных тромбозов, 
что нередки у хоккеистов и футболистов, в 
семь–восемь раз. Своевременное выявле-
ние их позволяет проводить профилактику 
тромбофилий с помощью противосвертыва-
ющих средств (антиаггрегантов).

Изучение причин внезапной сердечной 
смерти имеет особое значение, так как по-
зволяет выделить группы риска и харак-
терные для них клинико-инструментальные 
критерии, определить обязательный план 
обследования (например, в отношении де-
тей, решивших заниматься спортом), разра-
ботать превентивные мероприятия.

По мнению большинства ученых, более 
90  % случаев внезапной сердечной смерти 
в спорте возникают в результате декомпен-
сации имеющегося (врожденного или при-
обретенного), но не обнаруженного ранее 
кардиологического заболевания. Отсутствие 
видимых сердечно-сосудистых структурных 
аномалий на аутопсиях (при вскрытии) от-
мечено только в 2 % случаев внезапной 
сердечной смерти у молодых спортсменов. 

В США у юных атлетов наиболее часто встре-
чается гипертрофическая кардиомиопатия 
(ГКМП), которая и является причиной более 
1/3 всех летальных случаев.

Данное заболевание является одной 
из основных и, вероятно, наиболее распро-
страненных форм кардиомиопатий – забо-
леваний миокарда, сопровождающихся его 
дисфункцией. По современным представле-
ниям, ГКМП – это преимущественно генети-
чески обусловленное заболевание мышцы 
сердца, характеризующееся комплексом 
специфических морфофункциональных из-
менений и неуклонно прогрессирующим те-
чением с высокой угрозой развития тяжелых 
угрожающих жизни аритмий и внезапной 
смерти.

Первым и единственным проявлением 
заболевания может стать внезапная смерть. 
Провоцирующими факторами при этом 
обычно являются удар в грудь спортивным 
снарядом типа бейсбольной биты, хоккей-
ной шайбой или кулаком, контакт с другим 
человеком или со стационарным объектом. 
Люди, у которых коллапс развивается не-
медленно, составляют 50  %. В этой связи 
необходимо правильно дозировать уровень 
нагрузки в спорте и рационально использо-
вать степень физической активности, чтобы 
она соответствовала потенциальным воз-
можностям человека. 

Совершенно очевидно, что достичь про-
гресса в профилактике сердечно-сосудистых 
патологий в спорте можно, только опираясь 
на медицинскую генетику, поскольку эти за-
болевания у квалифицированных спортсме-
нов, приводящие к ранней инвалидности и 
преждевременной смерти, представляют 
собой наиболее серьезную и значительную 
проблему не только для спортивной меди-
цины, но и для общества в целом. При этом 
не следует забывать о необходимости вы-
явления предрасположенности к травмам и 
ряду заболеваний, являющихся профессио-
нальными для атлетов разных видов спорта. 
Поэтому в настоящее время обсуждаются 
перспективы и целесообразность исполь-
зования анализа генетической предраспо-
ложенности в качестве одного из базисных 
способов формирования олимпийской сбор-
ной и сборных команд с целью повышения 
надежности и эффективности системы ин-
дивидуального отбора и подготовки высоко-
квалифицированных спортсменов. 

С помощью ДНК-диагностики можно 
также определить риск черепно-мозговых 

травм. Так, например, наличие аллелей Е4 
гена АРОЕ значительно повышает вероят-
ность серьезных последствий мозговых 
травм у боксеров, поэтому носителям алле-
лей Е4 (а их частота в контрольной популя-
ции белорусов составляет более 10 %) зани-
маться боксом не рекомендуется.

Восстановление после черепно-моз-
говых травм также зависит от генотипа 
человека – у носителей Arg/Arg гена TP53 в 
2,9 раза повышен риск неблагоприятного 
исхода. Тормозит процесс восстановления 
после черепно-мозговых травм и ряд других 
генов. Результаты исследований такого рода 
позволяют более точно определить метод 
лечения, избежать осложнений и ускорить 
реабилитацию пациента с черепно-мозговой 
травмой в зависимости от генетических по-
казателей. Избирательный скрининг юных 
спортсменов на носительство мутаций в ге-
нах, определяющих эффективность восста-
новления после черепно-мозговых травм, 
в будущем позволит существенно снизить 
среди спортсменов инвалидизацию и смерт-
ность.

Риск переломов костей у спортсменов 
во многом обусловлен особенностями ме-
таболизма костной ткани, который ассоци-
ирован с полиморфизмами многих генов, и 
во многом варьирует при систематических 
повышенных физических нагрузках, приво-
дящих к дезинтеграции структуры костной 
ткани и травматизму. Актуальным вопросом 
для спортивной медицины является изуче-
ние генетических маркеров остеопороза, по-
скольку сверхинтенсивные физические на-
грузки могут стать причиной развития этого 
заболевания.

С целью повышения эффективности 
прогноза профпатологий возникает не-
обходимость создания диагностического 
комплекса, включающего скрининг локусов, 
ассоциированных с развитием различных 
физических качеств, а также ответственных 
за возможные опасные для жизни и здоро-
вья медицинские последствия физических 
перегрузок.

Нами в ходе молекулярно-генетиче-
ского тестирования спортсменов у пяти 
человек были выявлены опасные мутации 
второго и пятого факторов свертываемости 
крови. Такие мутации определяют высо-
кий (в семь-восемь раз выше нормы) риск 
тромбозов. Эти сведения были немедленно 
сообщены врачам команд для тщательного 
медицинского обследования и назначения 
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специальных препаратов (антиаггрегантов) 
носителям данных мутаций, что должно 
предотвратить опасные последствия фи-
зических нагрузок для жизни и здоровья 
спортсменов.

Таким образом, все названные направ-
ления генетики спорта необходимы для 
того, чтобы обеспечить каждому спортсмену 
условия, необходимые для полной реализа-
ции его генетического потенциала. Поэтому 
каждый атлет должен иметь генетический 
паспорт, в котором указать варианты ге-
нов, необходимых для достижения высоких 
спортивных результатов в выбранном виде 
спорта, уровни экспрессии этих генов в покое 
и при нагрузке, а также гены риска проф-
патологий. 

Разработка методов выявления 
генного допинга. Будущее генетики спорта 
уже сегодня диктует необходимость разви-
тия нового направления в данной области – 
разработка методов выявления генного до-
пинга.

В последние годы все большее разви-
тие получает генная терапия, основанная на 
введении в клетку терапевтического гена, 
который может компенсировать функцию 
аномального или отсутствующего. Генетиче-
ский материал (ДНК или РНК), заключенный 
в вирус или липид, попадает в организм пу-
тем прямой инъекции в орган-мишень (или 
с помощью аэрозолей при легочном приме-
нении). При введении ДНК в организм гены 
способны индуцировать РНК, которая синте-
зирует соответствующий белок, обладающий 
терапевтическим эффектом. Эти методы 
разрабатываются для лечения пациентов со 
смертельными заболеваниями, для которых 
нет других способов лечения. 

В спорте генная терапия может исполь-
зоваться для лечения травм, таких как мы-
шечные повреждения, разрывы связок и 
сухожилий, переломов костей, что требует 
больших усилий и времени. Перенос генов, 
кодирующих необходимые ростовые фак-
торы, в поврежденную ткань способствует 
ускоренной регенерации тканевых дефек-
тов, вызванных травмой. Генная терапия 
уже пришла в спорт высших достижений, но 
может применяться и в качестве генетиче-
ского допинга. 

Генетический допинг, по определе-
нию WADA, – это «нетерапевтическое при-
менение клеток, генов, генетических эле-
ментов или модуляторов экспрессии генов, 
обладающих способностью повышать спор-

тивные результаты». Введение спортсменам 
генов, продуцирующих «внутренние» био-
логически активные вещества, может повы-
сить их возможности. Работающий в клетках 
организма ген – это надолго или навсегда.

Атлет, который подвергается генетиче-
скому допингу, получает «дополнительное» 
количество генетической информации (ДНК 
или РНК) путем генно-терапевтических ма-
нипуляций. Одним из генов, используемых 
для генного допинга, является ген ЕРО, ко-
дирующий эритропоэтин. Введение допол-
нительной его копии в организм человека 
индуцирует усиленную продукцию эритро-
цитов крови, что способствует увеличению 
переноса кислорода от легких к тканям, 
повышая выносливость. В экспериментах 
на животных при введении гена ЕРО гемато-
крит увеличивался на 80 % [18].

Другим известным геном является IGF-I 
(инсулиноподобный фактор роста 1), ответ-
ственный за увеличение мышечной массы 
[8], которое обеспечивается без трениро-
вок и нагрузок, и он, скорее всего, заменит 
запре щенные сейчас стероиды. Особенность 
этого гена заключается в том, что он может 
использоваться как «ремонтный», уско-
ряющий процесс регенерации мышечных 
тканей, которые часто повреждаются из-за 
перегрузок. Существует около пяти вариаций 
этого «гена неуязвимости». 

В отличие от гена EPO, эффекты IGF-I не 
распространяются дальше мускула, в кото-
рый его ввели, т. е. если сделать инъекцию 
в мышцу ноги, мышечные ткани сердца 
спортсмена не увеличиваются. А для того 
чтобы определить, была ли сделана инъек-
ция, нужно брать образец мышечной ткани 
прямо в точке введения (которую найти 
почти невозможно). Генный допинг могут 
использовать для стимулирования роста 
новых кровеносных сосудов, что способ-
ствует увеличению доставки кислорода и 
питательных веществ к тканям [11]. Для 
этой цели может использоваться ген, ответ-
ственный за синтез фактора роста эндотелия 
сосудов VЕGF (от англ. vascular endothelial 
growth factor). В терапии его уже применя-
ют для формирования шунтов у пациентов 
с ишемической болезнью сердца и заболе-
ваниями периферических артерий. Векторы 
с геном VЕGF также могут служить генетиче-
ским допингом.

В качестве допинга могут использовать 
гены, синтезирующие вещества, блокирую-
щие образование или эффекты миостатина, 

контролирующего рост мышц. Применение 
их способствует существенному увеличе-
нию мышечной массы за счет гиперплазии 
и гипертрофии. В медицине этот метод был 
предназначен для лечения мышечной дис-
трофии Дюшенна и миотонической дистро-
фии [10].

Генетический допинг более эффективен 
по сравнению с химическим, при этом на 
данный момент не существует адекватных 
методов диагностики его применения. В то 
же время неконтролируемое проведение 
генной терапии в спортивных целях может 
привести к серьезным отрицательным по-
следствиям для здоровья спортсменов. По-
вышенная продукция даже безобидного, 
«родного» биологически активного веще-
ства в организме неминуемо затронет регу-
ляторные системы, следящие за его балан-
сом в крови. Предсказать долговременные 
последствия таких вмешательств – трудная 
задача.

ДНК, которая используется для переноса 
гена, является естественной и поэтому не 
отличима от собственной ДНК спортсмена. 
Модифицированный ген доставляется в ор-
ганизм с помощью определенного вектора, 
выявить который, а также частицы вирусов 
или химических агентов можно только пу-
тем взятия образца ткани (биопсии) в месте 
инъекции, однако для этого надо знать эту 
точку, к тому же подвергать всех спортсме-
нов инвазивным процедурам крайне неже-
лательно.

При использовании многих форм ге-
нетического допинга нет необходимости 
прямого введения генов в необходимый 
орган-мишень. Например, ген ЕРО можно 
ввести практически в любую точку тела для 
локальной продукции эритропоэтина, кото-
рый затем попадет в кровоток и будет воз-
действовать на костный мозг.

В большинстве случаев генетический 
допинг приводит к образованию протеи-
на, идентичного собственному спортсмена. 
Только уровень его в крови может указывать 
на применение допинга. Однако гены можно 
регулировать, «включая» и «отключая» их с 
помощью специальных медицинских пре-
паратов. В исследовании на обезьянах было 
показано, что таким образом можно контро-
лировать уровень эритропоэтина, в итоге 
получая необходимый уровень гематокрита 
[17].

В таблице 2 суммированы возможные 
решения вопроса определения генетическо-
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го допинга, предложенные в настоящее вре-
мя, и потенциальные проблемы, связанные 
с ними.

В 2003 г. было заведено первое в мире 
уголовное дело о применении в спорте ре-
поксигена – препарата на основе популярно-
го в генной инженерии аденовирусного век-
тора, несущего ген эритропоэтина. Немецкий 
тренер-экспериментатор Томас Спрингштейн 
опробовал генетический допинг на юнио-
рах до 18 лет, не думая о том, что избыток 
эритропоэтина может привести к сгущению 
крови и образованию тромбов. Фирма-про-
изводитель разрабатывала этот препарат 
для больных анемией, а не для спорта. Но 
репоксиген – только первая ласточка (или 
первый блин). Судя по тому, с какой скоро-
стью внедряются в качестве допинга другие 

достижения медицины и биологии, такие 
частично модифицированные спортсмены 
появятся раньше, чем будут официально 
одобрены клеточные технологии лечения 
больных.

Основной проблемой для спортивного 
сообщества, особенно для антидопинговых 
агентств, является обнаружение генетиче-
ского допинга. ВАДА выделяет на разработ-
ку методов его выявления около миллиона 
долларов в год. Тем не менее до настоящего 
момента нет эффективных способов обнару-
жения генного допинга в спорте.

В последние годы благодаря успехам в 
соматической генной терапии был открыт 
новый метод определения генетического 
допинга. Он основан на spiPCR (single-copy 
primer-internal intron-spanning PCR), для его 

проведения достаточно образца цельной 
крови. В основе диагностического метода 
лежит различие в структуре между транс-
генной и геномной ДНК – тДНК не содержит 
частей интронных последовательностей. 
Чувствительность метода позволяет выяв-
лять тДНК в огромном количестве геномной 
ДНК [7].

В настоящий момент очень мало дока-
занных случаев применения генного допин-
га в спорте, однако, по некоторым данным, 
на «черном» рынке уже предлагают все не-
обходимое для генетического допинга [14]. 
Принятие превентивных мер поможет в 
борьбе с этой угрозой. Иначе уже в ближай-
шем будущем олимпийские соревнования 
превратятся в биотехнологические гонки ге-
нетически модифицированных спортсменов.

ТАБЛИЦА 2 – Современные способы детекции генетического допинга и связанные с ними проблемы [7]

Уровень Способ 
детекции Проблема Известное  

решение
Сложности  

решения

Трансгенная ДНК (тДНК) или 
антисмысловая РНК

прямой
гомология с геномной 
ДНК

законодательно-установленные 
генетические метки тДНК

легко обойти и невоз-
можно реализовать

Вирусный вектор или другой 
материал для генного трансфера

прямой эндемичное присутствие – –

Белок прямой
гомология с 
естественными белками

определение посттран-
сляционных различий

сложно обнаружить

Эффект допинга непрямой спорная специфичность дополнительные проверки
высокая стоимость, 
юридическая недока-
занность

Протеом и транскриптом непрямой спорная специфичность профилирование экспрессии
высокая стоимость, 
юридическая 
недоказанность
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