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UVvOD

voow e

Hledanf pficin, které stoji za mirou podobnosti a rozdilnosti mezi jednotlivci, je staré jako
lidstvo samo. Od nepaméti si lidé kladou otdzku, zda jsou fenotypové znaky ¢lovéka vice
odrazem dédi¢nych vlivi (nature) nebo ziskanych vlivl prostfedi (nurture). Ob¢ komponenty
jsou vzdjemné propojeny a je prakticky nemozné porozumét genetickému zakladu urcitého
znaku, aniZ by nebyl proveden odhad vlivu prostedi a naopak. Proto neni pochyb, Ze ¢lovék
nemuZe existovat bez obou.

Télesnd zdatnost je komplexni fenotyp, ktery je ovlivnén mnoha environmentalnimi
a genetickymi faktory, pfi¢emz se dlouhodobé usuzuje, Ze variance lidského fyzického vyko-
nu se opird o silnou dédi¢nou komponentu (Macarthur & North, 2005). Do padesatych let
20. stoleti se ndrodnim nebo dokonce mezindrodnim Sampiénem mohl stat jedinec, ktery
nemusel patfit k nejtalentovanéj$imu vybéru tehdejsi populace. Omezend konkurence v jed-
notlivych sportovnich odvétvich vychdzela z celkové niz§tho poctu jedincl vénujicich se
sportu, k cemuz prispélo i tehdejsi skrovné ekonomické zajistén{ profesionalnich sportovct.
V prvnich dekddach 20. stoleti bylo prakticky nemyslitelné byt sportovcem na plny dvazek,
sport byl vice pojiman jako zdbava a forma vyplné volného Casu. Se zvySujicim se poctem
sportujicich v mladé generaci spolu s expanzi znalosti ze zatéZové fyziologie, sportovniho
tréninku, psychologické piipravy, sportovni vyZivy a farmakologické subvence narostla kon-
kurence v jednotlivych sportovnich odvétvich do té miry, Ze pouze nejdisponovanéjsi jedinci
jsou schopni se v soucasnosti zafadit mezi mezindrodni sportovni elitu. Proces rozSifova-
ni sportovn{ zdkladny a tim i konkuren¢niho prostfedi kaZdym dnem pokracuje. PfedevSim
v nékterych rozvojovych zemich je sportovni ¢innost pro mlddeZ jedinou nadéji, jak dosah-
nout lepsi Zivotni Urovné a spoleCenského uznéni.

PestoZe je v oblasti limitni sportovni vykonnosti stdle mnoho nezodpovézenych otdzek,
soucasna sportovni priprava v individualnich i kolektivnich sportech mtize vychazet z ohrom-
ného mnoZstvi poznatkd. Pomérn€ presna struktura sportovniho vykonu byla definovana pro
naprostou vétSinu sportovnich disciplin (Dovalil & authors, 2009), jejichZ dil¢i komponenty
véetné podminénosti pohybovych schopnosti jsou intenzivné studovany pfidruzenymi obo-
ry — biomechanikou, biochemif, fyziologii, psychologii a dal§imi. Bouchard et al. (1997,
s. 366) uvadi, Ze pravdépodobné nejpiesnéji jsou zmapovany determinanty vytrvalostniho
vykonu. Stejné tak poukazuje, Ze v obecné roviné neni vyzkum v oblasti sportovni mediciny
a zatezové fyziologie adekvatné finan¢né podporovan, v disledku ¢ehoz je postup ziskdvani
novych poznatkti zdlouhavy. Je faktem, Ze fada zemi nema v tomto oboru Zadné vyzkumné
iniciativy.



Po dobu skoro jiz dvou dekad se sportovni genomika zaméfuje na testovani jedné nebo
nékolika malo variant v kandidédtnich genech. Tyto studie jsou provddény na malych kohor-
tach s poctem osob Casto niz§im nez 100, které jsou zaloZeny na jednordzovém, prifezovém
sledovéni. Tyto studie nejenZe nemaji dostate¢nou vyznamnost, ale mohou byt potencidlné
zneciStény nekontrolovanymi a zkreslujicimi vlivy. V posledni dobé zaznamendvame urcity
trend smérem k vyuZivani rozsdhlejich kohort, jejich velikost vSak stdle nedosahuje dopo-
ruceni soucasného vyzkumu v genomice (Sale, Mychaleckyj, & Chen, 2009). Pivodni stu-
die zaloZené na zkoumdni rozsahlych oblasti genomu vyuZivajicich mikrosatelity testovaly
rodinné ptibuzné. Tyto metody poskytly pozi¢ni kandidéty, avS§ak pouze n€kolik malo z nich
bylo déle potvrzeno v rdmci piimého testovani. Postupné se ukazuje, Ze tento postup neni
prilis vhodny u genli s malym ptisobicim vlivem. V soucasné dobé se zacinaji uplatiiovat
celogenomové studie (GWAS) obsahujici rozsahlé pocty polymorfismi, které cili na znaky
sportovniho fenotypu (De Moor et al., 2009). Tyto metody by mély zajistit ptisun dal§ich kan-
didatnich geni pro ndsledné testovani (nejlépe v ramci kontrolovanych intervencnich studif).
Dalsim silnym néstrojem k identifikaci kandidatnich genti je vyuziti metod genové exprese
(Teran-Garcia, Rankinen, Koza, Rao, & Bouchard, 2005; Timmons et al., 2010). Uvedené
metodické postupy predstavuji velkou nadéji pro identifikaci genovych variant spojenych se
sportovnim fenotypem a jeho znaky.

Ponékud slibnéjsi situace panuje v nutricni genomice, kterd se vyclenila jako samostatny
obor. Komplexni strava a jeji dil¢i sloZky interaguji s naSimi geny a maji vyznamny vliv
na fenotyp. Za poslednich patnict let byly v této oblasti podniknuty dillezité badatelské akti-
vity s mnohymi zajimavymi nélezy. Pfitom jsou uplatiovéany stejné nebo velmi podobné
vyzkumné postupy jako se sportovni genomice. Diky dostupnosti rozsahlych soubor( se navic
za¢inaji vyuZzivat metodiky spocivajici v integraci genotypovych a fenotypovych dat, jejichZ
cilem je optimalizace stravy na drovni individuality. Pfi studiu plisoben{ stravy na zdravi se
déle ukazuje nebyvaly vyznam mikrobiomu.

Tato monografie se snazi prehlednym zpisobem shrnout souc¢asné poznani z oblasti mole-
kuldrné-genetickych determinant sportovniho vykonu a zdatnosti, a to s oporou o provedené
asociaéni studie kandiddtniho genu spolu s uvedenim vysledka vlastniho vyzkumu.



2 GENETICKE ASPEKTY A FENOTYP

2.1 LIDSKY GENOM

Normadlni lidsky genom se sklddd pfiblizné z 3 miliard (3 x 10%) bdzi deoxyribonukleo-
vé kyseliny (DNA) a je rozdélen do 24 typl nukledrnich chromozomi (22 autosomadlnich
a 2 heterosomalnich chromozomil X a Y) a mnoha mensich mitochondridlnich chromozomdi.
Genom muze byt popisovan a hodnocen mnoha zpisoby s riiznou trovni rozlisen{ a stupném
citlivosti v zdvislosti na klinickych potfebach. Parametry lidského genomu jsou obsahem
tabulky 1 a 2. Chromozomy jsou nejlépe studovdny béhem metafdze déleni bunék, pficemz
stanoveni karyotypu je u pacientl jiz n¢kolik desetileti hodnotnou a rutinni diagnostickou
metodou (Trask, 2002).

Odhaduje se, ze lidsky genom obsahuje mezi 20 000-30 000 genti (tabulka 1), ale kddu-
jici segmenty DNA té€chto gentl zaujimaji pouze neceld 2 % genomu. VétSinova ¢ast genomu
proto obsahuje DNA rozprostirajici se v rozsdhlém prostoru mezi geny s velikosti i nékolik
megabdzi (Mb), ve kterém se pfedpoklddd, Ze nejsou obsazeny zZadné geny (Clamp et al.,
2007). Namisto pivodniho oznaceni odpadni DNA (junk DNA) se v§ak v soucasnosti hovoi{
o regulacni DNA, jejiZ vyznam zkoumd napt. projekt ENCODE. Je dtlezité zdiraznit, Ze
proces rozpozndvani genomu a identifikace geni stale pokracuje navzdory robustnosti nedav-
nych zjisténi. Teoretickd existence genti tfeba i s klinickou relevanci, které jsou v soucasnos-
ti nedetekované nebo které prezentuji charakteristiky, u nichZ nenf pfedpokldddna asociace
s geny, je stale mozna. Okolo 5% genomu je tvofeno DNA, kterd byla v pribéhu evoluce
zakonzervovana, coZ je ziejmou indicif relevance. Na zdkladé téchto tvah a vysledki zkou-
mani projektu ENCODE se odhaduje, Ze podstatné vétsi ¢ast lidského genomu nez pivodnich
20 % (Pheasant & Mattick, 2007) ma funkéni duleZitost.

Tabulka 1 Charakteristika lidského genomu

Verze databaze 87.38
Délka lidského genomu (pocet parovych bazi; bp) 3547 762 741
Pocet rozpoznanych protein koédujicich gend 20 441
Pocet nekoduijicich gend 22219
Pocet pseudogent 14 606

Dle databaze Ensembl verze 87 z prosince 2016 (Ensembl, 2014b)



Tabulka 2 Rozdily mezi jednotlivymi lidskymi chromozomy

Chromozom | Pogcet bazi (bp) | Poéet genti Pocet Pocet Pocet kratkych
kédujicich | nekédujicich | pseudogent variant
proteiny »genu“
1 248 965 422 2058 1888 1220 12151 146
2 242 193 529 1309 1588 1023 12 945 965
3 198 295 559 1078 1143 763 10 638 715
4 190 214 555 752 989 727 10 165 685
5 181 538 259 876 1198 721 9519995
6 170 805 979 1048 978 801 9130476
7 159 345 973 989 956 885 8613 298
8 145 138 636 677 1031 613 8 221 520
9 138 394 717 786 777 661 6 590 811
10 133 797 422 733 872 568 7 223 944
11 135 086 622 1298 1040 821 7 535 370
12 133 175 309 1034 1190 617 7 228 129
13 114 364 328 327 576 372 5082 574
14 107 043 718 830 851 523 4 865 950
15 101 991 189 613 982 510 4515076
16 90 338 345 873 1037 456 5101702
17 83 257 441 1197 1168 531 4614972
18 80 373 285 270 603 247 4 035 966
19 58 617 616 1472 868 512 3 858 269
20 64 444 167 544 583 249 3 439 621
21 46 709 983 234 400 185 2049 697
22 50 818 468 488 497 324 2135 311
156 040 895 842 629 874 5753 881
57 227 415 71 109 388 211 643
MT 16 569 13 24 - 2159

Dle databaze Ensembl verze 87 z prosince 2016 (Ensembl, 2014a)

Krome toho, Ze vyskyt gentl v lidském genomu je fidky, distribuce gend v chromozomech
je pomérné nendhodnd. Nékteré chromozomy jsou relativné bohaté na geny, nékteré naopak
chudé, pfi¢emz denzita se pohybuje mezi 3-22 geny/Mb (kromé chromozomu Y a mito-
chondrialniho chromozomu). V ramci jednotlivych chromozomi se geny klastruji v ur€itych
regionech nebo specifickych cytogenetickych pruzich.
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2.2 PROTEINY

Latkova pfeména, kterd predstavuje samu podstatu Zivota, ma svoji stranku energetickou, lat-
kovou a také informacni. Teprve vSechny tyto strdnky jsou schopny zajistit fungovéni Zivych
systému. Stranka informacni spocivd ve zprostiedkovani regulace biochemickych proce-
sl na drovni vlastniho metabolického déje, ddle na drovni organely, buiiky, tkdné, orgdnu
a konec¢né celého organismu. Toho se dosahuje zménami koncentraci nejriznéjsich infor-
macnich molekul, po¢inajic ionty kalcia a koncic hormony proteinového typu. Vedle toho je
vSak tfeba udrZet informaci o dosaZeném stupni sloZitosti organizace organismu pfedevsim
na trovni struktury proteint (éemy, 2010, s. 283).

K zakladni tdloze genii patfi specifikace charakteru proteint, které jsou vysledkem procesu
transkripce a translace. Proteiny 1ze proto pokladat za zprostfedkovatele vztahu mezi geny
a fenotypy. Proteiny jsou dcastny prakticky veskerych chemickych reakci v organismu, kde
zaujimaji pfes 50 % hmotnosti bunék v dehydratované podobé. Nejvystiznéjsi je pravdépo-
dobné popis proteind dle jejich definovanych funkeci (tabulka 3).

Tabulka 3 Klasifikace proteini dle jejich funkef

Protein Priklad

Strukturalni Kolagen je nejhojnéji se vyskytujici protein lidského téla, je sou¢asti mnoha
pojivovych tkani.

Zasobni Ovalbumin je béhem embryonalniho vyvoje hlavnim stavebnim proteinem
a zaroven zdrojem energie.

Transportni Hemoglobin transportuje kyslik z oblasti s vysokou koncentraci v plicich do tkani
s niz8imi koncentracemi.

Receptorovy Inzulinové receptory jsou proteiny inkorporované do bunééné membrany, které
vystupuji z povrchu bunék. Vazbou inzulinu na receptor je umoznén transport
glukézy do bunék.

Hormonalni Lidsky rdstovy hormon (hGH) uvolfiovany z hypofyzy stimuluje rdst vétsiny tkani
a méa v8eobecny metabolicky efekt.

Protektivni Protilatky jsou v organismu uvolriovany v disledku pfitomnosti cizorodych
organismd, latek nebo tkani.

Kontraktilni Aktin a myozin ve svalovych vlaknech jsou dle teorie klouzajicich filament
zprostredkovateli kontrakce.

Regulaéni Regulacni proteiny zasahuji do exprese genud. Receptory pro steroidni hormony
v cilovych burikch jsou klasickym pfikladem.

Enzymaticky Enzymy jsou nejvétsi a zaroven nejriznorodéjsi skupinou proteind. Kreatin
kindza (CK) Ucastnici se fosforylace adenosindifosfatu (ADP) za vzniku
adenosintrifosfatu (ATP) vyuziva fosfokreatin (PCr) jako substrat.

Podle Bouchard et al. (1997)

11



2.3 GENOVY POLYMORFISMUS

Pokud je srovndna sekvence zcela stejnych oblasti DNA umisténych v urcité chromozomaln{
lokaci na velkém poctu chromozomt nesenych riznymi jednotlivci z celého svéta, je nalezena
znacné vysokd uroven podobnosti. Ve skutecnosti se na kazdém tseku DNA dlouhém piibliz-
né 1000 bp najde primérné jen jeden pdr bazi, ktery se mezi dvéma piislusniky populace 1isi.
Rtzné varianty urcité sekvence DNA na ur¢itém misté chromozomu (lokusu) jsou nazyvany
alely. Je-li néktera alela tak Castd, Ze se nachazi na vice nez 1 procentu chromozomu v celé
populaci, tvoii geneticky polymorfismus. Oproti tomu pro alely s frekvenci nizsi nez 1 pro-
cento je pravidlem pouzivat termin vzdcné varianty (mutace). Zména sekvence DNA lokali-
zovand mezi geny nebo v intronech nemusi mit vliv na funkénost Zddného genu a mize byt
zjiSténa pfimou analyzou DNA. Jiné odchylky sekvence se nachdzeji pfimo v kédujicich sek-
vencich genii a mohou zpisobovat tvorbu odliSnych variant proteint, coz miZe vést k ostie
odlisnym fenotypiim. Mutované alely zodpovédné za zdvaznd dédicnd onemocnéni Casto
predstavuji nejzietelnéjsi formu genetické diverzity. U mnoha proteinti bylo zjisténo, Ze se
v riznych populacich vyskytuji v nékolika Castych jasné odliSitelnych formach (Nussbaum,
Mclnnes, & Willard, 2004, s. 93).

Odhaduje se, Ze kazdy jednotlivec je pravdépodobné heterozygotem pro alely zodpovédné
za strukturdln€ odliSné polypeptidy v priblizné 20 procentech ze vSech lokusi. Pfi porovnani
jednotlived pochézejicich z riznych etnickych skupin jsou polymorfismy nachdzeny u jesté
vétstho mnozstvi proteind. V rdmci lidstva tedy existuje zna¢na biochemicka individualita
dand variantami enzymd a dalSich genovych produkti. Navic, jelikoZ produkty mnoha genti
spolu interaguji v riiznych biochemickych drahach, 1ze vyvodit, Ze kazdy jedinec, bez ohledu
na zdravotni stav, md geneticky dané chemické sloZeni téla, a tudiZ reaguje na vlivy prostfe-
di, vyzivu a léCiva jedine¢nych zptisobem. Tento koncept chemické individuality, navrZzeny
na zacatku minulého stoleti Archibaldem Garrodem, zGstava platny dodnes (Nussbaum et al.,
2004, s.93-94).

Varianty pfitomné v sekvenci DNA mohou mit nékolik podob (tabulka 4), z nichZ nejbéz-
néjsi je jednoduchy polymorfismus (SNP), ktery je nejmensi moZnou genetickou zménou,
tykajici se pouze jednoho paru bazi. VétSina SNP pak leZi mimo kédujici sekvence, ty které
lezZ{ uvnitf exont, jsou prevdzné bez vlivu na aminokyseliny diky degeneraci genetické-
ho kédu (Seda, Liska, & Sedovd, 2006a), ale i tak mohou mit vliv na translaci vzhledem
k tRNA.

2.4 TERMINY GENETIKA A GENOMIKA

2%

Termin genetika zahrnuje studium dédi¢nych pficin variability mezi jednotlivci. Lid-
skd genetika omezuje toto zkoumani na lidsky druh a lékaiskd genetiky se soustied'uje
na varianty, které vedou k nemoci nebo patologickym podminkdm. Termin genomika se
objevil spolu se zahdjenim realizace Human Genome Project (HGP) plivodné jako ndzev
nového genetického Casopisu, ktery byl takto pojmenovdn Thomasem H. Roderickem
v roce 1986.

AC jsou si oba terminy velmi podobné, genetika je tradi¢né vniména jako zastfeSujici
oblast, pfipadné obor, ktery se zaobird jednotlivymi geny; naproti tomu genomika je oborem
zaméfenym na studium celych genomi (sekvenace, porovnavani apod.). O genomu prvné
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Tabulka 4 B&Zné typy variant sekvenci DNA

Druh varianty Priklad sekvenci DNA - kopie Alely Mozné genotypy
chromozomu 1 a 2*
Jednoduchy ACT GGT CAT GCAATT CCT GAT | C C/C
polymorfismus ACT GGT CAT GAAATT CCT GAT | A C/A
(SNP), substituce A/A
Inzeréni/dele¢ni (ins/ | ACT GGT CAT GCAACT ATT CCT | Inzerce (1) I”
del) polymorfismus GAT Delece (D) I/D
ACT GGT CAT GCA---ATT CCT D/D

GAT

Polymorfismus
variabilniho poc¢tu
tandemovych repetic
(VNTR)

ACT GGT CAT GCA CAG CAG
ATT CCT GAT

ACT GGT CAT GCA CAG CAG
CAG CAG CAG ATT CCT GAT

Pocet sekvenci
CAG (nyni 2 a 5),
ktery se lisi mezi
jednotlivci

Mnoho moznych
genotypt dle
potencialniho poctu
repetic

Polymorfismus
typu opakovanych
sekvenci DNA (CNV)

ACT GGT CAT (GCA ... AAA)
(GCA ... AAA) ATT CCT GAT
ACT GGT CAT (GCA ... AAA) - - -

Velké sekvence
(1000 bp — 5 Mb),
které se mohou

Mnoho moznych
genotypt dle
potencialniho poétu

...---ATT CCT GAT vyskytovat duplikaci nebo
v mnoha kopiich | deleci
nebo chybi

* Znédzornéno pouze jedno komplementdrni vldkno DNA.
Upraveno podle Roth and Thomis (2011)

hovoti Hans Winkler v roce 1920 a oznacuje jim vSechny geny v zdrode¢nych burkéch,
spermiich a vajickach (Yadav, 2007). Lidska genomika je tedy studium vSech lidskych gent
a jejich funkci v pribehu celého Zivota.

2.5 ODHAD HERITABILITY MOTORICKYCH SCHOPNOSTI

V pripad€ indikatord motorickych schopnosti, stejné tak jako u ukazatelii somatickych, jde
predevsim o znaky kvantitativni, kde se uplatiiuje polygenni dédi¢nost, resp. multifaktoridln{
dédicnost. Znak je uréovan mnoha geny spiSe o malé ptisobnosti, dochéz{ tedy k sumovani
dil¢ich efektt, jejichZ vysledkem je velka rGznorodost znaku v potomstvu (nejvétsi u rodict
se stfedni hodnotou znaku). Rozdé€leni fenotypt v populaci je kontinudlni a bliZ{ se normaln{
ktivce Cetnosti (Mékota & Novosad, 2007, s. 39). Kromé& toho se na vysledném fenotypu
podileji i interakce mezi geny a interakce mezi geny a prostfedim.

2.5.1 Rodinné a adoptivni studie

Jeden z pfistupl posuzujici odhad miry podilu genetickych a negenetickych vlivii na fenotyp
predstavuji rodinné studie. Podobnost znakii mezi rodinnymi pfislusniky umoznuje odhado-
vat miru heritability pro riizné sportovni fenotypy véetn€ aerobni a anaerobni vykonnosti, sily,
silové vytrvalosti, rychlosti, pohyblivosti, motorické docility nebo nékterych komponent ¢i
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determinant sportovniho vykonu, jakymi mohou byt antropometrické a fyziologické parame-
try vCetné svalové morfologie, enzymatickych systémt a hormonélnich regulaci.

Pri vyzkumu se prostfednictvim korelacniho koeficientu (r) vyjadiuje podobnost rodict
a déti (napf. otcll a synl), sourozenct (bratr — bratr, bratr — sestra, sestra — sestra), vzdale-
néjSich pfibuznych (stryc — synovec, teta — netef ...) a manzela. Teoretické korelace u Cisté
geneticky determinovaného znaku jsou u nepfibuznych jedinct r = 0, pfibuznych prvniho
stupné, tj. rodi¢ — dité, bratr — sestra, dizygotni (DZ) dvojcata, r = 0,5 a u identickych jedin-
cll — monozygotnich (MZ) dvojcat r = 1,0. S témito hodnotami se srovnavaji empiricky zjis-
téné korelace v rodinné studii (Mékota & Novosad, 2007, s. 44).

V antropomotorice studium podobnosti rodi¢l a déti ¢asto narazi na neprekonatelné
obtiZe pii testovani motorickych znaki u rodici; rizné mezigeneracni vlivy pak zptsobuji
zkresleni. V rodinné studii nelze rozliSit podil genetické a kulturni heritability, koeficient
r postihuje kombinovany efekt. Tuto nesndz se badatelé snaZzi feSit vyuZzitim adoptivnich
studii (Mékota & Novosad, 2007, s. 44). Jedinec adoptovany rodinou, s niZ nenf v pfibu-
zenském vztahu, sdil{ s touto rodinou environmentdlni vlivy (nikoliv genetické). Naopak,
adoptovani sdili geny se svymi biologickymi rodici, ale nesdileji podobné nebo totozné
environmentdlni faktory. Biologové proto pfedpoklddaji, Ze podobnost mezi adoptova-
nymi a adoptivnimi rodi¢i odrdzi pfedevS§im environmentdlni vlivy, zatimco podobnosti
mezi adoptovanymi a jejich biologickymi rodi¢i odrazi hlavné genetické faktory. Informa-
ce od obou stran — od rodict i vychovateli, mohou pomoci odhalit, jak se na jednotlivych
znacich promitd dédi¢nost a jakou mérou vlivy prostfedi. K poznani dlohy genetickych
faktorl na sportovni vykon pfispély nejvétsi mérou nasledujici tii rozsdhlé studie rodin:
Quebec Family Study (QFS), Canady Fitness Survey (CFS) a Health, Risk factor, exercise
Training and Genetics (HERITAGE). Prvni fdze projektu QFS byla zahdjena v roce 1979
a jejim cilem bylo nalezeni genetickych zakladl fyzického vykonu a kondice. Za dobu Ctyft
let byla nashromazdéna data od 1 630 ¢lent z 375 rodin francouzskych predkt obsahujici
rizné stupné pribuznosti véetné adoptovanych jedinct. Druha faze zapocala v roce 1992
s cilem prozkoumat genetické faktory obezity a pfidruZenych metabolickych komplikaci.
Druhé faze se zicastnilo 385 ¢lenti rodin z prvni faze projektu a déle 372 novych probandt
ze 74 rodin, ve kterych byl minimdlné jeden ¢len rodiny obézni. Pocatek tfeti faze se datuje
do roku 1998, kde v ramci pétiletého sbéru dat pfibylo k probandiim z prvni faze projektu
194 nové rekrutovanych jedinci. Za dobu 25 let tak bylo testovano 2.193 ¢lenti ze 493 rodin.
Vétsina nalezt projektu QFS tykajici se genetiky sportovni vykonnosti a kondice vSak spada
do obdobi prvni faze (Pérusse, 2011, s. 91).

Realizace projektu CFS byla zahdjena v roce 1981 na reprezentativnim vzorku kanadské
populace s cilem zhodnoceni charakteristik Zivotniho stylu a kondice. Vzorek se sestdval
z 11 884 méstskych a venkovskych domdcnosti z celého izemi Kanady, z nichZ tcast v pro-
jektu potvrdilo 23 400 jedinct. U vétsiny zicastnénych domécnosti byla dostupna podoba
pfibuznosti mezi jednotlivymi ¢leny rodin, coZ umozZnilo vytvofeni rodinné databdze, kde
bylo celkem 18 073 jedinci spojeno dle jejich biologické pribuznosti (Perusse, Leblanc,
& Bouchard, 1988). Kromé toho, Ze tito jedinci podstoupili baterii fyzickych testl k odhadu
trovné aerobnich schopnosti, sily a ohebnosti, byla na podkladu dotaznikid hodnocena habi-
tudlni fyzicka aktivita pro ziskdnf odhadu miry podobnosti energetického vydeje u rodinnych
prislusniki. Korelace dosdhla 0,28 u manzeld, 0,12 u rodi¢t s détmi a 0,21 u sourozeneckych
part. Nizké korelace predpokladaji pouze nizky podil genetickych faktord na rodinné agre-
gaci volnocasového energetického vydeje (Perusse et al., 1988).
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Projekt HERITAGE, ktery se uskute¢nil se v obdobi let 19922004, byl bezesporu jeden
z nejpokrocilejSich v oblasti zkoumdni sportovnich genti. Hlavnim cilem této tfifdzové studie
bylo nalezeni genetickych determinant vykonnosti kardiorespira¢niho systému, metabolismu
a hormonalnich regulaci béhem aerobniho vykonu (C. Bouchard et al., 1995). V pribéhu osmi
let bylo testovano 483 ¢lent z 99 europoidnich rodin a 259 ¢lenti ze 105 afroamerickych rodin
a to pred a bezprostiedné po 20tydennim vytrvalostnim tréninku na bicyklovém ergometru
se supervizi. Projekt byl unikatni z toho diivodu, Ze zkoumal nejenom podil genetickych
faktord u dilezitych sportovnich fenotypi pred tréninkovou intervenci, ale zdroven i indivi-
dudlni odpovéd na tréninkovy stimul (genetickou determinantu adaptace na trénink) (Pérusse,
2011, s.91).

Na zédkladé t€chto studif a dalSich dostupnych poznatkil je mozné odhadovat, Ze mira vlivu
genetickych faktori na aerobni vykon a kardiorespira¢ni funkce ¢ini asi 40—60 %, na anae-
robni vykon 50-90 %, na svalovou silu 30—70 % a na velikost srdce 20-30 % (Pérusse, 2011,
s.90).

2.5.2 Studie dvojcéat

Jeden z nejhodnotnéjSich experimentt pro uréeni miry genetickych a environmentalnich vlivi
poskytuji studie s dvojéaty, které nahradily ptivodni adoptivni studie. Dvojcata jsou jedinec-
nym ,.experimentem pifirody na lidech” a studium souboru dvojcat pfispélo zna¢nou mérou
k prvotni identifikaci genetické slozky fady onemocnéni (Seda, Liska, & Sedova, 2006b).
VyuzZiti dvojcat ke studiu genetického vlivu na fenotypové znaky je datovano do roku 1924,
kdy némecky dermatolog Hermann Siemens porovnal $kolni zdznamy jednovajec¢nych
(monozygotnich — MZ) a dvojvaje¢nych (dizygotnich — DZ) dvojcat. Popsal, Ze hodnoceni
a komentare pedagogti byly mnohem podobnéjsi v pfipadé¢ MZ dvojcat. Jednalo se o prvn{
materidl, ktery predpokladal podil genti na inteligenci (Lewis, 2009, s. 141).

MZ dvojcata vznikaji délenim na dvé dédle samostatné se vyvijejici blastomery, jsou
tedy geneticky identickd (s vyjimkou ndhodné inaktivace X-chromozému u dvojcat Zen-
ského pohlavi) a sdileji rovnéZ i intrauterinni prostfedi. Naproti tomu DZ dvojcata vzesla
z oplodnéni dvou riznych oocyti sdileji navzdjem jen jednu polovinu geni, stejn€ jako
jakykoli sourozenecky par (Seda et al., 2006b). Znaky, které se vyskytuji s vyssi Getnosti
u obou z ¢lend MZ part neZ u obou ¢lend DZ pard, musi byt alespon ¢dstecn€ pod kontrolou
dédicnosti. To ovsem za podminky, Ze oba typy parid dvojcat jsou vystaveny stejnym nebo
podobnym environmentdlnim vlivim. Tento predpoklad je kriticky a pfedstavuje hlavni
limitujici faktor studif s dvojcaty. K dalSim patfi skutecnost, Ze ani MZ dvoj¢ata nejsou
po genetické strance zcela totoznd. Ukdzalo se, Ze se odliSuji variantami v poctu kopii genti
oznacovanych CNV, navic se MZ dvojcata lisi epigeneticky (Lewis, 2009, s. 141). Pfesto
studie s MZ dvojcaty patfi k hodnotnym experimentiim, zv14sté v pripadé oddelen€ Zijicich
part dvojcat.

U dvojcat je propocitdvana konkordance (shoda) a diskordance (neshoda) uvnitf paru
dvojcat pro sledovany znak. Porovndnim konkordance MZ a DZ dvoj¢at je mozné odhadovat
pomér genetické a negenetické determinace daného znaku, kde plati, Ze pokud nalezne-
me vétsi konkordanci mezi MZ dvojcaty ve srovnédni s DZ dvojcaty, svéd¢i to pro pritom-
nost genetické slozky sledovaného znaku. Pokud konkordance mezi MZ dvoj¢aty naopak
nent tplnd, povaZuje se to za indikaci tlohy negenetickych faktort (Seda et al., 2006b).
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Rozdily dané prostfednictvim CNV mohou urcitou mérou pfispét k diskordanci mezi
MZ dvojcaty.

U dvojcat je mira heritability nejcast€ji urCovany srovnanim MZ a DZ parG dvojcat
vychovavanych ve spole¢ném environmentdlnim prostfedi. Vzhledem k tomu, Ze DZ dvoj-
Cata sdili jen polovinu genll podobné jako stejné stafi sourozenci, je vnitroparova korelace
pro silné geneticky podminény znak vyznamné vy$si u MZ nez u DZ parti dvojcat. Meto-
dou dvojcat zjisténé koeficienty zpravidla vychazeji vyssi a u rozdilnych znakt navzdjem
vyrovnanéjsi neZ u jinych metod. Pfedstavuji hornf hranici heritability (Mékota & Novosad,
2007, s. 44).

Podil genetickych faktorti u jednotlivych znakl motorickych schopnosti na zdkladé studii
dvojcat je velmi podrobné zpracovén v knize Genetics of Fitness and Physical Performance
(Claude Bouchard et al., 1997, s. 311-345). Tabulka 5 obsahuje odhady nékterych znaka
motorickych schopnosti relevantnich studii.

Tabulka 5 Odhad heritability znakti motorickych schopnosti na zdkladé studii dvojcat

Testovany znak Odhad Reference
heritability

Izometricka sila (po korekci 0,14-0,83 Data z 15 studii (Beunen et al., 2003)
na télesnou hmotnost)
Izokineticka sila (excentricka 0,29-0,90 (Arden & Spector, 1997; Maridaki, 2006;
a koncentricka kontrakce) Ropponen, Levalahti, Videman, Kaprio,

& Battie, 2004; M. A. Thomis et al., 1998)
Explosivni sila (skoky/odrazy, 0,34-0,97 (Beunen et al., 2003; Calvo et al., 2002;
Wingate test) Engstrom & Fischbein, 1977; Chatterjee

& Das, 1995; Maes et al., 1996; Maridaki,
2006; Okuda, Horii, & Kano, 2005; Tiainen

et al., 2005)
Maximalni aerobni 0,40-0,94 (C. Bouchard et al., 1986; Klissouras, 1971;
vykon — VO, max (po korekci Sundet, Magnus, & Tambs, 2007)
na télesnou hmotnost)
Submaximalni aerobni 0,30-0,38 (C. Bouchard et al., 1984; Perusse, Leblanc
testy — W150 (W/kg) et al., 1987; Perusse, Lortie et al., 1987)

2.6 HISTORICKY VYVOJ MOLEKULARNI GENETIKY
VE SPORTOVNICH STUDIICH

Prvni studie molekuldrné-genetickych znakt u sportovct byla provedena v roce 1968 béhem
Olympijskych her v Mexiku. Byla zkoumdna asociace mezi statusem Ucastnika OH a alelic-
kymi variantami gent s funkc{ v krevnim systému. Studie se ztcastnilo 1 265 (20,8 %) z cel-
kového poctu 6 484 sportovci. Participace na OH nebyla asociovana s alelickymi variantami
v antigenech ani v enzymech obsazenych v erytrocytech (DeGaray, Levine, & Carter, 1977).
Piestoze se DeGaray et al. (1977) vyjadiuji smérem k OH v Mexiku jako o posledni redlné
piilezitosti k tak rozsdhlému testovani na ucastnicich OH s ohledem na vyrazné zpfisnéni
bezpecnostnich opatieni, kterd nastala po OH v Mnichové v roce 1972, urcitd kontinuita
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