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VySet Feni pro sportovce

Spoluprace mezi sportovnim Iéka Fstvim a molekularni genetikou

Vyuziti genetiky a molekularni biologie ve sportu s e stava stale v étSim fenoménem. Identifikace
genetickych dispozic pro ur €ity sportovni vykon a jejich zohledn  éni v nasledném sportovnim
Zivot @ mé zasadni vliv p fedevsim u vrcholovych sportove G, déti a mladeze.

| vtéto oblasti spolupracujeme s Centrem Sportovni mediciny Agel, které ma diky své multidisplinarité
jedinecné postaveni.

Pti koncipovani sluzeb centra v oblasti molekularni biologie a genetiky vychazime z téchto predpokladl a
poznatkd:

chceme poznat genetickou predispozici sportovce;

sportovce nelze hodnotit podle jednoho genotypu bez jeho fenotypu;

v kontextu s fenotypem se daji predvidat predpoklady sportovce, konkretizovat sportovni zaméreni
eventualné navrhovat zmény tréninku;

sledovani vice polymorfizmd a mutaci spolu s fenotypem maji vyssi vypovédni hodnotu.

ROZVOI spoluprace: jsme schopni postupné zavadét sledovani dalsich genetickych markerd.

INTERPRETACE genetickych vysledkd: nutna korelace sfenotypem a biochemickym vysetfenim,
posouzeni lékafem, nize pouze uvadime priklad vydavanych vysledk(, pricemZ opakujeme, Ze za
interpretaci odpovida indikujici Iékar a vZdy hodnoti v kontextu s fadou dalsSich nélezd.

Ukazka:
svalovy vykon

gen (polymorfismus) VYTRVALOST SILA
ACTN3 (R577X) XX RR
NOS3 (-786T/C) cc i
PPARA (in7G/C) GG cc
PPARGCI1A (Gly482Ser) Glyas2 Ser482
ACE (Ins287bp) I/1 D/D

POZN. Interpretace u heterozygotl neni dosud publikovana. Budou uvedeni ¢erné.

Zelené jsou vyznaceny polymorfismy, jejichZz nositelé maji tendenci k vyssi sile, modre jsou uvedeny
polymorfismy, které nachazime u vytrvalostnich atletd.
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V soucasnosti nabizime komplexni vySetfeni zamérena na analyzu péti polymorfism( a mutaci spojenych s
vytrvalosti, silou a svalovym vykonem:

ACTN3 R577X mutace (rs1815739) Alela 577X (vznik STOP kodonu v pozici 577) zpuUsobuje vznik
nefunkéniho proteinu alfa aktin 3, soucasti svalovych vladken Il. typu, tj. rychlych sv. vlaken)

ACE genotypy (D/D, D/I, 1/1); genotyp I/Ise vyskytuje a uprednostriuje vytrvalostni sportovce, ale
pfitomnost D alely je spojena se silovymi sporty, nevylucuje podavani vysokych vykona)

PPARa - peroxisome-proliferated activator receptor alfa — (intron 7 G/C polymorfizmus) - sportovci
s genotypem GG maji vyssSi zastoupeni u vytrvalostnich sportd, maji vyssi zastoupeni svalovych viaken I.
typu, tj. pomalych svalovych vlaken, naproti tomu C alela zvySuje anaerobni komponentu fyzické
vykonnosti a tim vytrvalostni schopnosti

PPARGCI1A - peroxisome proliferator-activated receptor gamma coactivator-1-alpha (substituce
Gly482Ser). Pritomnost alely 482Ser snizuje aerobni kapacitu a vyskytuje se u silovych sportl. Naopak
alela Gly482 je povaZzovana za vyhodnou pro vytrvalost a vykonnost.

NOS3- nitric oxide synthasa 3 (-786 T/C) — produkuje NO nezbytny pro aktivitu EDRF — relaxac¢ni faktor
reguluje vasomotoricky tonus a pratok krve inhibici hladkého svalstva cévnich stén. C alela sniZuje
transkripci NOS3, coz redukuje okysliCcovani svalG; T alela je spojena svyssi produkci NO, z kterého
profituji silovi sportovci

Soucasné jako jedno z mala pracovist v CR nabizime v ramci preventivniho vysetteni rizikové populace
predevsim z hlediska nahlé srde¢ni smrti a srde¢niho selhani genetické vySetreni u osob s podezienim na
hypertrofickou kardiomyopatii (vyskyt v populaci 1:500; vede k synkopé, dusnosti, nahlé srdecni
smrti), dilatacni kardiomyopatii (vyskyt v populaci 1:2500; vede k srdecni dysfunkci sjeho selhanim)
Ci restriktivni kardiomyopatii (vyskyt 1:125000 v populaci).
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