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ЛЕКЦИЯ №1.

ПРЕДМЕТ И ИСТОРИЯ РАЗВИТИЯ СПОРТИВНОЙ ГЕНЕТИКИ.
Спортивная генетика – направление генетики, изучающее геном человека в аспекте физической (спортивной) деятельности.
Официальное становление спортивной генетики как науки произошло в 1980 году. На олимпийском научном конгрессе «Спорт в современном обществе» в Тбилиси было провозглашено создание «Международного научного общества по спортивной генетике и соматологии». 
Развитие спортивной генетики тесно связано с развитием генетики человека, медицинской генетикой, генетикой развития.

Генетика человека изучает явления наследственности и изменчивости у человека на всех уровнях его организации и существования: молекулярном, клеточном, организменном и популяционном. Современная генетика базируется на законах классической генетики, которые имеют универсальное значение. Современный этап развития генетики человека характеризуется стремительным прогрессом наших знаний о молекулярном строении генетического материала и о механизмах мутагенеза. Уже в 1966 году было изучено около 1500 наследственных болезней. Интенсивное изучение наследственных болезней в клиниках многих стран к 1998 году увеличило их число до 9000. Причем, для более чем 3900 из этих болезней изучена локализация мутантных генов в хромосомах и проведен молекулярный анализ продуктов их деятельности. В последние годы выявлено, что спонтанная наследственная изменчивость весьма высока – в течение жизни человека приблизительно у 70 % людей реализуются те или иные наследственные болезни.

К концу 70-х годов 20-го века сформировались предпосылки осуществления грандиозных геномных проектов. Так сейчас называют систему манипуляций с целью клонирования всей геномной ДНК определенного вида организма с последующим прочтением (секвенированием) всех последовательностей нуклеотидов. В 1978 году группой Т. Маниатиса созданы первые геномные библиотеки – наборы фрагментов ДНК, заключенные в тот или иной вектор (фаг или плазмиду) и в совокупности представляющие весь геном конкретного вида растений или животных. В 1979 году В.Бендер, П. Спирер, Д. Хогнесс разработали метод «хромосомной ходьбы», позволивший клонировать крупные фрагменты ДНК. К настоящему времени с помощью этого метода уже клонированы тысячи генов.

Несколько позже, в 1985 году, Р. Саики и К. Мюллис предложили другой подход к клонированию – метод полимеразной цепной реакции (ПЦР), дающий возможность синтезировать необходимые фрагменты ДНК и затем многократно увеличивать число их копий. Этот метод позволяет из незначительных количеств ДНК, сравнимых с содержанием ее в ядре или даже в одном гене, нарабатывать количества, необходимые для биохимического анализа.

В конце 70-х гг. получила завершение история открытия мобильных элементов генома – обязательных, непостоянно локализующихся компонентов любого генома. Еще в конце 40-х годов Б. Мак Клинток открыла систему мобильных элементов у кукурузы и установила закономерности их перемещения. Понимание механизмов перемещения мобильных элементов генома оказалось решающим в создании метода трансформации у эукариот. Разработка метода трансформации оказала колоссальное влияние на всю экспериментальную генетику.

Особую известность у общественности получили эксперименты по клонированию животных. В 1997 году группой ученых из Шотландии во главе с Я. Вилмутом с помощью методики ядерных трансплантаций была получена овца Долли. В 1999 году ученые из США клонировали мышь и корову, а в марте 2000 года на свет появились сразу пять клонированных поросят. Решение проблемы клонирования человека чисто технически зависит от генетиков, и она, без сомнения, может быть решена, если человечество сочтет это необходимым.

В конце ХХ века молекулярные технологии развивались настолько интенсивно, что были созданы предпосылки для планомерного изучения структуры генома человека. Одной из наиболее значимых целей этих проектов является определение полной нуклеотидной последовательности геномных ДНК. Таким образом, родилась новая наука – геномика.

Начало нового тысячелетия ознаменовалось крупнейшим открытием в области геномики – расшифрована структура генома человека. 

Расшифровка структуры генома сопровождалась большими трудностями и не только потому, что длина ДНК значительна. В геноме появляется большое количество некодирующих ДНК. Значительный прогресс в этой области связан с идентификацией генов наследственных болезней человека.

Расшифровка структуры генома человека привела к сенсационному открытию. Оказалось, что в геноме человека только 32000 генов, что в несколько раз меньше количества белков. При этом белок-кодирующих генов только 24000, продуктами остальных генов являются молекулы РНК.

Длина молекулы ДНК человека составляет 3,2х109 пар оснований, но кодирующая часть генома занимает менее 3% от общей длины молекулы ДНК, а мутации вне этой области, чаще всего, не оказывают никакого влияния на фенотипическую изменчивость. Подавляющее большинство мутаций в кодирующей части генома (не менее 70%) определяет нашу индивидуальную непатологическую изменчивость. Сюда входят такие признаки, как цвет глаз, волос, кожи, характер телосложения, рост, вес, тип поведения, который тоже в значительной степени генетически детерминирован, и многое другое. Около 5% мутаций ассоциированы с моногенными заболевания. Около четверти оставшихся мутаций относятся к классу функциональных полиморфизмов. Они участвуют в формировании наследственной предрасположенности к широко распространенной мультифакториальной патологии. 
Существенно скромнее достижения в области генетики физического воспитания и спорта. Достаточно сказать, что официальное становление спортивной генетики произошло только в 1980 году. Вместе с тем без динамичного развития этой дисциплины невозможно целенаправленно осуществлять спортивную ориентацию подрастающего поколения, проводить грамотный спортивный отбор. В процессе спортивного отбора определяются модельные характеристики соревновательной деятельности ведущих спортсменов и специфические для данного вида спорта спортивно-важные качества, а затем производится поиск и подбор людей с соответствующими врожденными и воспитанными морфофункциональными качествами.

Особенная значимость спортивной генетики как отрасли науки о спорте и физическом воспитании определяется и тем, что наследственные влияния более всего существенны для подрастающего поколения, а также тем, что в наибольшей степени генетически лимитированы предельные возможности человека, проявление которых именно и требуется в спорте.

Знания генетических закономерностей нужны также для правильной организации тренировочного процесса в спорте и занятий массовой физической культурой, для научно обоснованного моделирования и прогнозирования спортивных возможностей отдельных спортсменов.

Ещё до начала осуществления международного проекта «Геном человека» было известно, что многие качества человека, такие как телосложение, сила, быстрота, выносливость, свойства нервной системы и т.д., генетически детерминированы и передаются по наследству. В этот период, знания о наследуемости признаков получали на основе методов наблюдения и близнецовых методов. Так, например, было установлено, что в 50 % случаев дети выдающихся спортсменов имеют выраженные спортивные способности и в 70 % случаев, если оба родителя являлись спортсменами. Был обнаружен этнический характер наследования выдающихся физических способностей: в спринте все ещё нет равных афроамериканцам, а в беге на средние и длинные дистанции – кенийцам и эфиопам. В связи с последним фактом в Университете Глазго был создан Центр по изучению феномена кенийских и эфиопских бегунов.

Более наглядно наследуемость физических качеств была показана с помощью близнецовых методов. Для этого были использованы данные по различным признакам в больших выборках монозиготных и дизиготных близнецов. В результате были выявлены коэффициенты наследуемости для каждого из этих признаков.

Развитие и проявление физических качеств человека зависит от генетических и средовых факторов. Чем больше генетические факторы влияют на те или иные физические качества (высокая степень наследуемости), тем менее эти качества тренируемы, и наоборот. В связи с этим на раннем этапе спортивной специализации актуальным является выявление у детей генетической предрасположенности к тем видам спорта, успех в которых будет зависеть, прежде всего, от качеств с высокой степенью наследуемости (взрывная сила, быстрота, гибкость и др.).

В конце 80-х годов с активным внедрением методов картирования генов, а также в рамках проекта «Геном человека» начали появляться данные о генах, связанных с проявлением и развитием физических качеств человека. В 1995 году американский  учёный Клод Бушар начал грандиозный международный проект «HERITAGE» (сокращение от слов HEalth, RIsk Factors, Exercise Training And GEnetics), в котором участвовало несколько исследовательских центров.
Бушар и его коллеги вели поиск полиморфных локусов, связанных с физической деятельностью человека в двух направлениях. Одно из них предполагало сканирование всего генома с помощью набора генетических маркеров с известной хромосомной локализацией на предмет ассоциаций определённых локусов с различными количественными признаками. В дальнейшем предполагалось прицельное определение нуклеотидной последовательности участков (секвенирование), расположенных вокруг найденных локусов и выявление в них полиморфизмов, сцепленных с известными генетическими маркерами. Поиск полиморфных генов, связанных с физической активностью, их использование в изучении генетической предрасположенности к выполнению различных физических нагрузок основан на знании молекулярных механизмов мышечной или любой другой деятельности и предположении, что полиморфизм данного гена может повлиять на уровень метаболических процессов в организме.

Хью Монтгомери в 1998 году объявил об открытии «гена спорта», исследовав который можно было выявить у любого желающего предрасположенность к тому или иному виду спорта. Ген, о котором идёт речь, носит название «ген ангиотензин-конвертирующего фермента» (ACE).

Кроме гена ACE, позже были обнаружены и другие значимые гены, полиморфизмы которых ассоциируются с физической деятельностью у спортсменов. К середине 2015 года обнаружено 120 генетических маркеров, ассоциированных со спортивной деятельностью.

Таким образом, к основным открытиям генетики и спортивной генетики можно отнести:

1865 г. – открытие Грегором Менделем закономерностей наследования, названных через много лет «законами Менделя».

1869 г. – Гальтон опубликовал книгу «Наследственность таланта, ее законы и последствия», в которой описана семейная предрасположенность англичан к занятиям греблей и борьбой.

1900 г. – вторичное открытие законов Менделя Г. Де Фризом, К. Корренсом и Э. Чермаком.

1906 г. – У. Бэтсон предложил термин «генетика».

1909 г. – В. Йогансен ввел понятия, как ген, генотип и фенотип.
1910-1926 гг. – Морган со своими учениками сформулировал хромосомную теорию наследственности, согласно которой гены являются дискретными элементами нитевидных структур клеточного ядра - хромосом. Были составлены первые генетические карты хромосом плодовой мушки, ставшей к тому времени основным объектом генетики.
1944 г. – О. Эйвери, К. МакЛеод и М. МакКарти показали, что ДНК является носителем наследственной информации.
1953г. – Дж. Уотсон и Ф. Крик расшифровали структуру ДНК.
1955-1960 гг. – Х. Греббе и др. исследовали родословные спортсменов высокого класса, где были рассмотрены генотипические особенности становления конституции у спортсменов.
1961 г. – расшифровка генетического кода.
1972 г.– формирование лаборатории спортивной антропологии на базе ВНИИФК.
1974 г. – К. Маррей и Н. Маррей разработали технологию манипуляции с генами. Дата рождения генной инженерии.
1974 г. – изучение взаимосвязи маркеров крови со спортивными способностями.

1977 г. – П. Робертс и Ф. Шарп установили, что гены эукариот состоят из многих частей – экзонов и интронов, и открыли явление сплайсинга.
1980 г. – на Всемирном олимпийском конгрессе «Спорт в современном обществе» в Тбилиси формируется Международного научного общества по спортивной генетике и соматологии.
1983 г. – в Польше проведена первая международная конференция по спортивной генетике.

1983-1987 гг. – Р. Саики и К. Мюллис разработали метод полимеразной цепной реакции (ПЦР), позволяющий синтезировать необходимые фрагменты ДНК и затем многократно увеличивать число их копий.
1990 г. – публикация первой в СССР монографии, в которой обобщены данные по спортивной генетике (Сергиенко, 1990).
1995 г. – начало международного проекта «HERITAGE» по генетике физической активности.
1997 г. -до наших дней – создание специализированных лабораторий по спортивной генетике.

1999-2000 гг. – проведение первого в России исследования по молекулярной генетике спорта при участии СПб НИИ физической культуры и Института цитологии РАН. Публикация первых в России научных статей по молекулярной генетике спорта.
2001 г. – публикация первой карты генов человека, ассоциированных с физической активностью.
2001-2006 гг. – полная расшифровка генома человека.

В настоящее время в России спортивной генетикой с применением полногеномных технологий занимаются в Федеральном научно-клиническом центре физико-химической медицины Федерального медико-биологического агентства России. Сотрудниками данного центра в октябре 2014 года была опубликована первая научная статья на выборке элитных спортсменов, в которой были представлены результаты анализа более 1 миллиона генетических маркеров. 
ЛЕКЦИЯ №2. 

УРОВНИ ОРГАНИЗАЦИИ НАСЛЕДСТВЕННОГО МАТЕРИАЛА И ЕГО РЕАЛИЗАЦИЯ.
Различают три уровня организации наследственного материала: генный, хромосомный и геномный. 

1. Генный уровень. Элементарной структурой генного уровня является ген.

Ген – это участок ДНК с определенной последовательностью азотистых оснований, который обеспечивает синтез определенной белковой молекулы.

Наследственные признаки передаются с помощью двух основных молекул – дезоксирибонуклеиновой кислоты (ДНК) и рибонуклеиновой кислоты (РНК). ДНК содержится в клеточных ядрах и является носителем генетической информации, а РНК служит для передачи информации. Это огромные молекулы с молекулярной массой от 10000 до нескольких миллионов. Они состоят из цепочек нуклеотидов, содержащих четыре вида оснований – аденин, гуанин, цитозин, тимин (или урацил).
Генетическая информация закодирована в форме определенной последовательности этих оснований, объединенных по три, т.е. в триплеты. Такие триплеты являются основным кодом генетической информации (кодоном). Каждый триплет позволяет закодировать одну аминокислоту, а их различные сочетания обеспечивают включение всех 20 аминокислот в синтезируемые белки.
ДНК представляет собой двойную спираль. Двухцепочечные молекулы образуются за счет комплементарного спаривания между аденином и тимином и между гуанином и цитозином. Такие сочетания нуклеотидов называются парами нуклеотидов (п.н.). Размеры ДНК могут меняться от нескольких десятков до миллионов нуклеотидов. Большая часть ДНК находится в ядрах клеток в виде хромосом, небольшая часть ДНК присутствует в митохондриях (митохондриальная ДНК). ДНК – единственная молекула, способная к репликации.
Генетика — это наука о наследственности и изменчивости живых организмов.
Наследственность заключается в способности живых организмов передавать свои признаки следующим поколениям. В противоположность этому, изменчивость связана со способ​ностью изменения наследственных задатков и их проявлений в про​цессе развития организмов.
Совокупность всех наследственных задатков называется гено​типом^ совокупность всех признаков организма — феноти​пом. Фенотип зависит от возможности врожденных задатков про​явиться в определенных условиях жизни. Таким образом, основ​ные черты организма определяются как унаследованными свойствами, так и влиянием различных факторов среды (питания, климатогеог​рафических и экологических условий, социальной среды, особен​ностей воспитания и пр.). Иными словами, фенотип есть генотип лл/ос влияние среды.
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Наследственные признаки передаются с помощью двух основных молекул — дезоксирибонуклеиновой кислоты (ДНК) и рибонуклеиновой кислоты (РНК). ДНК содержится в клеточных ядрах и является но​сителем генетической информации, а РНК служит для передачи ин​формации. Этоогромные молекулы с молекулярной массой от 10 ООО до нескольких миллионов. Они состоят из цепочек более простых соединений (нуклеотидов), содержащих четыре вида оснований — аденин, гуанин, цитозин, тимин (или урацил).
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РНК представляет собой одноцепочечную последовательность оснований, а в которой две цепочки свиты друг с другом. В зависимости от количества содержащейся в них информации молекулы PHК и ДНК могут быть различной величины.
Признаки организма чаще всего зависят не от одного отдельного гена, а от группы взаимодействующих генов. Кроме того, отдельный ген может влиять на несколько признаков организма. Например, аномалии пальцев рук у человека и поражение хрусталика глаза связаны с действием одного гена, вызывающего дефект соединительной ткани.
Особенностями строения гена эукариот являются:

1) наличие достаточно большого количества регуляторных блоков;

2) мозаичность (чередование кодирующих участков с некодирующими).
Гены человека составляют не более 3 % от всей ДНК.

Выделяют структурные гены, кодирующие синтез ферментных и структурных белков, и регуляторные гены, действующие на участки включения процессов передачи генетической информации (так называемые операторы). Они влияют на активность реализации наследственной программы.
На рис. 1 представлена структура гена человека. В гене выделяют отдельные участки.
Экзоны – это участки гена, несущие информацию о строении полипептида. Интроны – участки гена, не несущие информацию о строении полипептида. Экзоны чередуются с интронами, общая длина интронов может превышать длину экзонов в два и более раз.
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Рис. 1. Структура гена человека.

Обозначения: Э – эконы, И – интроны, ЛП – лидерная последовательность: ТП – трейлерная последоватльность, ПРЭ – последовательность регуляторных элементов

Перед первым экзоном и после последнего экзона находятся нуклеотидные последовательности, называемые соответственно лидерной и трейлерной последовательностью. Лидерная и трейлерная последовательности, экзоны и интроны образуют единицу транскрипции.
Промотор – участок гена, к которому присоединяется фермент РНК-полимераза.

Перед единицей транскрипции, после нее, иногда в интронах находятся регуляторные элементы, к которым относятся энхансеры и сайленсеры. 

Энхансеры ускоряют транскрипцию, сайленсеры тормозят ее.
К регуляторным участкам относятся: промотеры, регуляторные элементы (энхансеры, сайленсы), интроны и терминатор.

К кодирующим участкам относят интроны. У человека они занимают 1,5% от всего ядерного генома.
Промежутки между генами называются спейсерами. Эти участки ДНК составляют 97 % от всей ДНК и участвуют в регуляции экспрессии генов (напимер, во время эмбриогенеза, при дифференцировке тканей), в транскрипции (процессинге РНК), способствуют репликации ДНК и т.д.

Помимо генов в ДНК человека обнаружено множество других элементов генома.

Сателлитная ДНК – это класс высокоповторяющихся последовательностей, составляющих около 10 % всего генома человека.

Транспозоны – последовательность ДНК, способная перемещаться внутри генома. Транспозоны могут встраиваться в геном, вызывать мутации, хромосомные перестройки.

Мультигенные семейства – повторы генов в геноме человека от нескольких единиц до сотен раз. Эти гены сгруппированы в кластеры в одной или нескольких хромосом (это гены рРНК, тРНК, миоглобина, актина, защитных белков – глобулинов, интерферона и т.д.).

Некоторые гены мультигенных семейств тесно сцеплены друг с другом и находятся в одной хромосоме (например, в половой Х-хромосоме очень близко друг от друга расположены тесно сцепленные гены красно-зеленой цветовой слепоты; в первой хромосоме локализовано семейство из четырех генов, контролирующих процесс гликолиза).
Другие гены (как, например, гены мышечных белков) рассеяны по многим хромосомам. У человека существует около 10 различных генов одного из сократительных белков мышц – актина и более 10 генов в семействе другого сократительного белка – миозина. Они расположены далеко друг от друга. Возможно, что этим обеспечивается защита организма от дефектов актиновых или миозиновых генов, так как любой дефект одного из генов этого семейства может компенсироваться активностью генов, расположенных в других местах генного аппарата.
Для гемоглобина человека известно около 400 вариантов белка – глобина. Гены двух основных вариантов белков образуют обширное семейство, расположенное в двух различных группах (кластерах): в 16-й хромосоме (участки длиной 25000 пар оснований) и в 11-й хромосоме (60000 пар оснований). Обе группы образуют примерно равное количество белков, участвующих в образовании гемоглобина у взрослого человека, а их различия, как полагают, возникли в очень давнем прошлом – на давних этапах эволюционного процесса.
Псевдогены – мутационно измененные последовательности, схожие по структуре с нормальными генами. Они содержаться в мультигенных семействах, их функции изучены плохо.

В геноме человека присутствуют также нуклеотидные последовательности, сходные с генами вирусов – протоонкогены. Впервые эти последовательности были обнаружены в геноме вирусов, вызывающих развитие опухолей у человека, и поэтому они были названы онкогенами. Их белковые продукты участвуют в жизнедеятельности нормальных клеток, но при возникновении мутаций в протоонкогенах они начинают вести себя как онкогены, стимулируя неконтролируемое размножение клеток, что приводит к формированию опухолей.

В определенные периоды развития организма лишь около 10% структурных генов активны и участвуют в процессах биосинтеза. Остальные гены в этот период могут быть неактивными, но активируются в другие периоды жизни организма, в зависимости от его потребностей, условий существования и стадий индивидуального развития.
Гены отвечают за развитие определенных признаков, свойств или функций организма. Нарушение структуры гена изменяет смысл генной информации и приводит к появлению генных мутаций.

Выделят следующие свойства гена: 

•специфичность – каждый ген обусловливает развитие определенного признака или признаков; 

•плейотропия – один ген может отвечать за несколько признаков; 

•дискретность действия: развитие различных признаков контролируется разными генами, находящимися в различных локусах хромосом; 

•стабильность (постоянство) – при отсутствии мутаций наследственная информация передается в не изменяющемся виде;

•лабильность (неустойчивость) генов, связана с их способностью к мутациям; 

•экспрессивность – степень выраженности признака; 

•пенетрантность – частота проявления гена среди его носителей.

Весь набор генов имеется в каждой клетке организма. Однако их активность специфична – проявляется лишь в формировании признака того органа, в клетках которого они находятся. Например, ген, определяющий цвет волос, не действует в клетках глаза, а ген, детерминирующий цвет радужной оболочки глаза, не проявляет свою активность в клетках волос. Один и тот же ген образует в щитовидной железе нормальный гормон этой железы (кальцитонин), а в гипоталамусе – измененный гормон. При этом даже в одном и том же органе один ген может кодировать два различных белка. Так, в гипофизе человека один общий ген обуславливает нормальный синтез гормона роста (соматостатина), состоящего из 191 аминокислоты, и одновременно – измененного гормона, близкого по структуре белка, но с заменой 15 аминокислот.
Чаще всего мутации затрагивают элементы генома, некодирующиющие белки – интроны, псевдогены, спейсеры, сателлитные ДНК. Они носят название нейтральных мутаций или полиморфизмов. Полиморфизмы проявляются в развитии индивидуальных различий, что важно в проявлении тех или иных физических качеств. На сегодняшний день обнаружено более 13 млн. полиморфизмов генома человека, в основном однонуклеотидные полиморфизмы – снипы; дупликации, делеции.
Исследования последних лет позволили не только выявить и локализовать в хромосомах отдельные гены человека, изучить полиморфизмы ДНК, но и составить примерную генетическую карту человека. 
2. Хромосомный уровень. 

Строение хромосомы. Метафазная хромосома состоит из двух хроматид. Любая хромосома имеет первичную перетяжку (центромеру), которая делит хромосому на плечи. Концы хромосом называются теломерами (рис. 2). В зависимости от положения центромеры выделяют метацентрические (равноплечие), субметацентрические (умеренно неравноплечие) и акроцентрические (резко неравноплечие) хромосомы (рис. 3).
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Рис. 2 Строение метафазной хромосомы.
[image: image3.jpg]Buapbl xpomocom

LleHTpomepa MeTaueHTpnueckan
(B yeHTpe) XpoMocoma

(okono yeHTpa XpomMocoma

L{enTpomepa -—b CyOmeTtaueHTpudeckasn
)

LleHTpomepa - AkpoueHTpuyeckas
(Raneko ot ueHTpa) XpoMocoma





Рис. 3. Виды хромосом.

Хромосомы состоят из вещества – хроматина, в котором тесно уложены спирали ДНК вместе с хромосомными (гистоновыми и негистоновыми) белками.
Кариотип – хромосомный набор соматических клеток организма, характеризующийся числом, размером и формой хромосом (рис. 4).
Графическое изображение кариотипа называется идиограммой.
Хромосомы сгруппированы попарно, поэтому их число всегда четное. Хромосомы одной пары имеют одинаковое строение, размеры, набор генов и называются гомологичными. Одна из гомологичных хромосом отцовская, а другая материнская. 
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Рис. 4. Нормальный кариотип человека.

Число хромосом постоянно для каждого вида. У человека содержится в клеточных ядрах 23 пары или 46 хромосом. Соматические клетки содержат диплоидный (двойной – 2n) набор хромосом, половые клетки – гаплоидный (одинарный – n).

чмопска один общий ген обуславливает нормальный синтез гормона роста (соматостатина), состояшсго из 191 аминокислоты, и одновре​менно — измененного гормона, близкого по структуре белка, но с •меной 15 аминокислот.
Геиырасположены линейно в специа.1ьных образованиях — хро​мосомах. Непрерывная спираль ДН К, содержащая гены, прохо​дит по всей длине хромосом. В этой спирали упаковано огромное ЧИСЛО пар оснований (порядка 100000000).
Хромосомный набор соматических клеток организма, характери​зующийся числом, размером и формой хромосом, называется к а - риоти пом. Хромосомы состоят из окраш и вающегося вещества — ироматина, в котором тесно уложены спирали ДНК вместе с хромо​сомными (ги стоновыми и неги стоновым и) белками. Одиночные ком​плекты «ДНК-белок» имеют форму сферических частиц (рис. 1), ко​торые собраны в еще более сложную структуру, составляющую длин​ную колонну и напоминающую по внешнему виду кукурузу.
С помощью специфического окрашивания различными реакти- Мми можно дифференцировать разные хромосомы и наблюдать их в световом микроскопе. Выяснилось, что хромосомы сгруппированы ттарно, поэтому их число всегда четное. В каждой паре хромосомы имеют сходную форму и размеры. Число хромосом постоянно для
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Хромосомы подразделяют на две группы:
· аутосомы – попарно идентичные и одинаковые у мужского и женского организма, их 22 пары;
· половые хромосомы – это 23-я пара хромосом. В женском организме содержится две одинаковые хромосомы (XX), а в мужском организме две различные хромосомы (XY).
Аллельные гены (аллели) – гены, расположенные в идентичных локусах гомологичных хромосом. В результате мейоза в зрелую зародышевую клетку попадает только один аллель из каждой пары гомологичных хромосом.

Гомозигота – организм, имеющий одни и те же аллели в обеих хромосомах.

Гетерозигота – организм, имеющий два альтернативных аллеля одного и того же гена в двух хромосомах гомологичной пары; в этом случае один из генов является доминантным, другой – рецессивным.

Рецессивный ген –  аллель, определяющий развитие признака только в гомозиготном состоянии; такой признак будет называться рецессивным (обозначаются строчными буквами – а).

Доминантный ген – аллель, определяющий развитие признака не только в гомозиготном, но и в гетерозиготном состоянии; такой признак будет называться доминантным (обозначаются прописными буквами – А).

3. Геномный уровень.

Геном – вся совокупность генетической информации, содержащаяся в гаплоидном наборе хромосом.
При половом размножении геномы материнской и отцовской клеток сливаются, образуя генотип нового организма. 

Генетические исследования показали, что между различными человеческими расами и популяциями нет различий по каким-либо характеристикам кариотипа, т. е. в биологическом отношении человечество представлено одним единственным видом, который не делится на подвиды.
Гены ничтожно малы. Их можно разглядеть л ишь в электронный микроскоп. Выделить их из обшей длины ДН К одной хромосомы все равно что найти участок длиной 1,5 мм на ленте протяженностью 20 КМ. Однако генетики нашли способы накапливать достаточное для биохимического анализа количество генного материала и определять локализацию генов.
Исследования последних лет позволили не только выявить и ло​кализовать в хромосомах отдельные гены человека, но и составить Примерную генетическую карту человека. Уже расшифрован весь ген- ИЫЙ состав 22-й хромосомы человека — около 5% человеческих ге​нов — и ряда других хромосом.
Генетические исследования показали, что междурахшчными че​ловеческими расами и популяциями нет ра±гичий по каким-либо ха​рактеристикам кариотипа, т. е. в биологическом отношении чело​вечество представлено одним — единственным видом, который не делится на подвиды.
Гены ничтожно малы. Их можно разглядеть л ишь в электронный микроскоп. Выделить их из обшей длины ДН К одной хромосомы все равно что найти участок длиной 1,5 мм на ленте протяженностью 20 КМ. Однако генетики нашли способы накапливать достаточное для биохимического анализа количество генного материала и определять локализацию генов.
Исследования последних лет позволили не только выявить и ло​кализовать в хромосомах отдельные гены человека, но и составить Примерную генетическую карту человека. Уже расшифрован весь ген- ИЫЙ состав 22-й хромосомы человека — около 5% человеческих ге​нов — и ряда других хромосом.
Генетические исследования показали, что междурахшчными че​ловеческими расами и популяциями нет ра±гичий по каким-либо ха​рактеристикам кариотипа, т. е. в биологическом отношении чело​вечество представлено одним — единственным видом, который не делится на подвиды.
Генетика — это наука о наследственности и изменчивости живых организмов.
Наследственность заключается в способности живых организмов передавать свои признаки следующим поколениям. В противоположность этому, изменчивость связана со способ​ностью изменения наследственных задатков и их проявлений в про​цессе развития организмов.
Совокупность всех наследственных задатков называется гено​типом^ совокупность всех признаков организма — феноти​пом. Фенотип зависит от возможности врожденных задатков про​явиться в определенных условиях жизни. Таким образом, основ​ные черты организма определяются как унаследованными свойствами, так и влиянием различных факторов среды (питания, климатогеог​рафических и экологических условий, социальной среды, особен​ностей воспитания и пр.). Иными словами, фенотип есть генотип лл/ос влияние среды.
1.1. НУКЛЕИНОВЫЕ КИСЛОТЫ - ДНК И РНК
Наследственные признаки передаются с помощью двух основных молекул — дезоксирибонуклеиновой кислоты (ДНК) и рибонуклеиновой кислоты (РНК). ДНК содержится в клеточных ядрах и является но​сителем генетической информации, а РНК служит для передачи ин​формации. Этоогромные молекулы с молекулярной массой от 10 ООО до нескольких миллионов. Они состоят из цепочек более простых соединений (нуклеотидов), содержащих четыре вида оснований — аденин, гуанин, цитозин, тимин (или урацил).
Генетическая информация закодирована в форме определенной пос​ледовательности (цепочек) этих оснований, объединенных по три, т. е. в триплеты. Такие триплетыяа гяются основным кодом генетичес​кой информации — так называемым кодоном. Каждый триплет позво​ляет закодировать одну аминокислоту, а их различные сочетания обес​печивают включение всех 20 аминокислот в синтезируемые белки.
Генетика — это наука о наследственности и изменчивости живых организмов.
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Совокупность всех наследственных задатков называется гено​типом^ совокупность всех признаков организма — феноти​пом. Фенотип зависит от возможности врожденных задатков про​явиться в определенных условиях жизни. Таким образом, основ​ные черты организма определяются как унаследованными свойствами, так и влиянием различных факторов среды (питания, климатогеог​рафических и экологических условий, социальной среды, особен​ностей воспитания и пр.). Иными словами, фенотип есть генотип лл/ос влияние среды.
1.1. НУКЛЕИНОВЫЕ КИСЛОТЫ - ДНК И РНК
Наследственные признаки передаются с помощью двух основных молекул — дезоксирибонуклеиновой кислоты (ДНК) и рибонуклеиновой кислоты (РНК). ДНК содержится в клеточных ядрах и является но​сителем генетической информации, а РНК служит для передачи ин​формации. Этоогромные молекулы с молекулярной массой от 10 ООО до нескольких миллионов. Они состоят из цепочек более простых соединений (нуклеотидов), содержащих четыре вида оснований — аденин, гуанин, цитозин, тимин (или урацил).
Генетическая информация закодирована в форме определенной пос​ледовательности (цепочек) этих оснований, объединенных по три, т. е. в триплеты. Такие триплетыяа гяются основным кодом генетичес​кой информации — так называемым кодоном. Каждый триплет позво​ляет закодировать одну аминокислоту, а их различные сочетания обес​печивают включение всех 20 аминокислот в синтезируемые белки.
Генетика — это наука о наследственности и изменчивости живых организмов.
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Не я совокупность генетической информации, содержащаяся в хро​мосомах , называется геномом. Следовательно, геном представ​ляет весь наследственный фонд организма. Заложенная в нем инфор​мация огромна. Даже если допустить различия в каждой паре хромо​сом всего по одному гену, а в паре соответственно по двум вариантам этого гена, то возможное число закодированных в геноме комбина​ций признаков превысит 8 млн. Поскольку же в хромосомах имеют​ся различия не по одному, а по нескольким генам и возможен обмен генами между хромосомами (так называемый кроссинговер), то чис​ло передаваемых признаков (генетических комбинаций) возрастает исобозримо. Но не все эти признаки проявляются в ходе индиви​дуального развития организма и не все видны внешне. Многие раз​личия связаны с глубинными процессами в организме и далеко не все изучены.
Во всех клетках (кроме половых) содержатся два набора хромо​сом — один отцовский (у человека — 23 хромосомы) и один материн​ский (тоже 23 хромосомы), а всего 46 хромосом. Такой двойной набор называется дип.юидным и имеет обозначение 2п. Только в половых клетках,называемых гаметами (яйцеклетках,сперматозоидах), содержится одинарный, или гаплоидный набор хромосом (п), т. е. всего 23 хромосомы. После оплодотворения яйцеклетки сперматозоидом 1ТИ два набора сливаются и образуется зигота с диплоидным на​бором, из которой развивается новый организм.
Гены ничтожно малы. Их можно разглядеть л ишь в электронный микроскоп. Выделить их из обшей длины ДН К одной хромосомы все равно что найти участок длиной 1,5 мм на ленте протяженностью 20 КМ. Однако генетики нашли способы накапливать достаточное для биохимического анализа количество генного материала и определять локализацию генов.
Исследования последних лет позволили не только выявить и ло​кализовать в хромосомах отдельные гены человека, но и составить Примерную генетическую карту человека. Уже расшифрован весь ген- ИЫЙ состав 22-й хромосомы человека — около 5% человеческих ге​нов — и ряда других хромосом.
Генетические исследования показали, что междурахшчными че​ловеческими расами и популяциями нет ра±гичий по каким-либо ха​рактеристикам кариотипа, т. е. в биологическом отношении чело​вечество представлено одним — единственным видом, который не делится на подвиды.
Геном человека характеризуется:
· огромной информационной емкостью;
· многочисленными системами взаимосвязанных генов;
· большим объемом регуляторных генов.
Многие признаки организма в большей мере связаны с какими-либо определенными хромосомами. Так, гены, контролирующие высшие функции человека, деятельность нервной системы и сенсорных систем, представлены преимущественно в половой Х-хромосоме, а гены, определяющие структуру тела и обменные процессы, встречаются в этой хромосоме реже. Этим определяется особенно большая выраженность нарушений в деятельности нервной системы, глаз, внутреннего уха и других сенсорных систем при дефектах Х-хромосомы. Гены, влияющие на формирование скелета, мышц, соединительной ткани, внутренних органов (сердца, пищеварительного тракта), контролирующие процессы обмена веществ и энергии, деятельность желез внутренней секреции и др., расположены, главным образом, в аутосомах человека. 

Реализация наследственной информации в клетке.
В передаче наследственной информации участвуют как клеточные ядра, содержащие носители информации (молекулы ДНК), так и внутренняя среда клеток, где разворачиваются процессы переноса информации и синтеза новых белков.
Передача наследственной информации в клетке осуществляется двумя основными процессами:
· транскрипция – снятие в ядре копии с носителя информации (молекулы ДНК) на специальную молекулу-матрицу (РНК);
· трансляция – перенос информации с информационной РНК на синтезируемый белок или фермент.
В ядрах меток на основе ДНК происходит образование трех типов молекул РНК, участвующих в считывании и передаче наследственной информации. Информационная РНК (иРНК) представляет собой копию одной из цепочек ДНК, в которой закодирован порядок включения аминокислот в молекулу синтезируемого белка. Транспортная РНК (тРНК) находится в цитоплазме клетки и приносит необходимую для этого синтеза аминокислоту к рибосоме. Рибосомальная РНК (рРНК) входит в состав рибосом и участвует в синтезе белка; она проходит вдоль иPHК и помогает тРНК укладывать найденные аминокислоты в новую белковую цепь в строгом соответствии с записью последовательности их расположения на иРНК.
Считывание информации происходит в ядре клетки. Оно осуществляется не сразу по всей цепи ДНК, а на отдельных ее отрезках, называемых оперонами. В каждом опероне содержится генетическая информация об одном из специфических белков, необходимых для жизнедеятельности клетки организма.
Трансляция (передача) информации происходит в цитоплазме клетки на рибосомах. Глыбки рРНК, продвигаясь вдоль цепочки иРНК, способствуют укладке в заданной последовательности аминокислот, приносимых тРНК. Аминокислоты поступают в цитоплазму клетки после расщепления белков пиши в желудочно-кишечном тракте. Здесь они присоединяются к тРНК. Приносимые аминокислоты присоединяются друг к другу, образуя новую цепь синтезируемого белка.
Весь процесс передачи информации протекает по следующей схеме: структурные гены – транскрипция – образование матрицы (иPHК) – трансляция – биосинтез белка – формирование признака организма.
Уровень использования информации различен в разных тканях и органах. В соматических клетках взрослого человека активна лишь небольшая часть генома (1-3%). Самый высокий уровень использования генетической информации отмечается в головном мозге, где информация считывается от значительной активной части генома (от 15% до 35%). Объем считываемой в мозге информации растет с ростом ребенка до взрослого состояния.
Однако активность генов, как правило, начиная с детского возраста, снижается в различных клетках, замедляя рост и развитие организма и обуславливая в зрелом и пожилом возрасте постепенное его увядание. Но это замедление вовсе нелинейный процесс, гак как в определенные возрастные периоды возможна особая активизация генов и быстрое развитие признака (например, скачок роста в переходный период – у девочек в 13 лет, а у мальчиков – в 14 лет, или период резкого увеличения мышечной массы и силы в возрасте 14-17 лет).
От четкости этих регуляторных процессов зависит нормальная жизнедеятельность всех клеток организма. Гены-регуляторы координируют взаимодействие различных генов, моменты их включения, скорость синтеза белка и другие процессы. На важность регулирующей функции указывает то, что в общей цепи ядерной ДНК протяженность участков с генами-регуляторами значительно превышает длину участков со структурными генами, формирующими признаки организма.
Кроме генов-регуляторов, имеются гены-модуляторы. Они на протяжении жизни человека изменяют (усиливают или подавляют) активность ферментных систем и гормонов, подавляют или усиливают активность структурных генов, контролируют частоту мутаций и тем самым существенно влияют на развитие организма. Гены-модуляторы направляют в определенное русло развитие признаков организма, могут усиливать проявление мутаций или подавлять их неблагоприятные эффекты. Их протяженность в ДНК тоже значительна.
Генетическая система, таким образом, регулирует различные функции организма, обеспечивая формирование и активацию гормонов. С другой стороны, сами гормоны влияют на наследственность человека. В лабораторных моделях на животных экспериментально доказано влияние психоэмоционального стресса на генетические процессы. Выявлена активизация и инактивация генов стрессорными гормонами гипофиза и надпочечников. Современные генетики считают, что гормоны представляют собой материальную основу прямой и обратной связи между процессами в нервной системе и генетическим аппаратом. 
В последние годы генетиками развиваются положения о роли «изнашивания» ДНК клеток, что лежит в основе старения и естественной смерти организма. Считают, что способность клеток к воспроизведению у большинства людей ограничивается в среднем примерно 70 делениями (в зависимости от типа клеток и возраста человека – от 20 до 100 повторений). Продолжительность клеточной жизни зависит or специального фермента – теломеразы, который составляет конечную часть цепи ДНК в хромосоме и постепенно в течение жизни изнашивается. Американским генетикам удалось (с помощью безвредного вируса) внедрить этот фермент в клетки кожи человека. В результате было получено дополнительно 20 поколений этих клеток. Продолжительность жизни клеток в лабораторных условиях могла быть увеличена на 40%. Подобная техника генной инженерии позволяет надеяться на новые перспективы в увеличении продолжительности жизни отдельных клеток, органов и целого организма, а также сохранении здоровья человека.
ЛЕКЦЯ №3.

МЕТОДЫ ГЕНЕТИЧЕСКИХ ИССЛЕДОВАНИЙ ЧЕЛОВЕКА.
Основные закономерности наследственности, установленные для живых организмов, универсальны и в полной мере справедливы и для человека. Вместе с тем изучение наследственности у человека характеризуется определенными трудностями.
У человека невозможно:

· проведение целенаправленного скрещивания;
· экспериментальное получение мутаций;
· обеспечение строгого контроля условий окружающей среды на протяжении роста и развития организма;
· немногочисленность потомства затрудняют использование статистического подхода;
· длительный период полового созревания;
· отсутствие сведений об отдаленных предках и их морфофизиологических особенностях;
· огромное разнообразие наследственных признаков у человека;
· большое количество групп сцепления генов.

Все это является препятствием для точного анализа генетических влияний.
К основным методам генетики человека относят следующие:
1. генеалогический;
2. цитологический;
3. популяционно-статистический;
4.  близнецовый;
5.  биохимический;
6.  молекулярно-генетический.
Генеалогический метод.

Этот метод относится к числу основных в генетике человека и спортивной генетике. Он опирается на генеалогию – учение о родословных. Его сутью является составление родословной и последующий ее анализ. Впервые такой подход был предложен английским ученым Ф. Гальтоном в 1865 г. 

Практически все человечество произошло от нескольких сот пар древних предков. Однако между ними и современными людьми прошли тысячи поколений, которые испытывали различные влияния окружающей среды и мутаций. В настоящее время чаще всего рассматриваются только три поколения (родители, деды и прадеды). Лишь в отдельных случаях имелась возможность проследить особенности более отдаленных предков. 

Сбор сведений о семье начинается с человека, называемого пробандом. Обычно это носитель изучаемого признака. Дети одной родительской пары называются сибсами (братья-сестры). В большинстве случаев родословная собирается по одному или нескольким признакам. Родословная может быть полной или ограниченной. Чем больше поколений прослежено в родословной (рекомендуется обследовать 3-4 поколения), тем она полнее и тем выше шансы на получение полностью достоверных сведений. 

Сбор генетической информации проводится путем опроса, анкетирования, личного обследования семьи. Опрос начинается обычно с родственников по материнской линии. 

При составлении родословной ведется краткая запись данных о каждом члене рода с указанием его родства по отношению к пробанду. Обычно указываются: фамилия, имя и отчество, дата рождения и смерти, возраст, национальность, место жительства семьи, профессия, наличие хронических заболеваний в семье, причину смерти умерших и др. 

После сбора сведений составляют графическое изображение родословной, используя систему условных обозначений. 
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Рис. 5. Пример генеалогического дерева у человека (наследование леворукости).

Выполняя эту работу, важно соблюдать следующие правила: 

1. Составление родословной начинают с пробанда. Братья и сестры  пробанда располагаются в порядке рождения слева направо, начиная со старшего. 

2. Все члены родословной располагаются строго по поколениям в один ряд. 

3. Поколения обозначаются римскими цифрами слева от родословной сверху вниз. 

4. Арабскими цифрами нумеруется потомство одного поколения (один ряд) слева направо. 

5. В связи с тем, что некоторые болезни проявляются в разные периоды жизни, указывается возраст членов семьи. 

6. Отмечаются лично обследованные члены родословной. 

Задача генетического анализа – установление наследственного характера заболевания и типа наследования, выявление гетерозиготных носителей мутантного гена, а так же прогнозирование рождения детей с изучаемым признаком. 

Генеалогический метод позволяет:
· установить наследственный характер признака (встречаются ли и как часто, одаренные люди среди родственников пробанда);

· доминантность или рецессивность гена; 
· тип наследования определенных признаков (доминантный, рецессивный, сцепленный с полом);

· изучить пенетрантность генов и экспрессивность признака;
· изучить механизмы взаимодействия генов.
С помощью этого метода была выявлена наследственная природа многих заболеваний (например, гемофилии), показана возможность прогноза состояния здоровья и развития специфических признаков у потомков.

С помощью генеалогического метода выявлены высокие внутрисемейные взаимосвязи скоростных циклических и скоростно-силовых упражнений.

Установлено также, что у родителей, братьев и сестер выдающихся спортсменов двигательная активность значительно превышала уровень, характерный для людей обычной популяции. У мужчин-спортсменов двигательные способности передаются преимущественно по мужской линии. У женщин-спортсменок спортивные способности передавались преимущественно по женской линии. 

Изучена закономерность семейного сходства в выборе спортивной специализации. Наибольшее сходство выявлено в выборе занятий борьбой (85,71 %), в беге на короткие дистанции (81 %), в лыжном спорте (78 %), тяжелой атлетикой (61,11 %) и фехтованием (55 %). Наименьшее сходство обнаружено в предпочтении баскетбола и бокса (29,4 %), акробатики (28 %) и волейбола (22,2 %). 
Цитологический метод.

Цитологический связан с анализом генетического материала клеток человека. Используя дифференциальную окраску хромосом (например, флуоресцентными красителями), можно выделять отдельные хромосомы, изучать их влияние на метаболизм, использовать для целей генной инженерии и т. п. 
Цитологический метод использовался ранее для определения пола у женщин.

Существуют несколько способов определения половой принадлежности: генетический, гонадный, гормональный, морфологический, психологический. Многие специалисты считают, что рекордные достижения в женском спорте показывали лица с нарушениями половой дифференцировки, а именно гермафродиты (с ложным мужским гермафродитизмом). По данным, полученным при обследовании 12 тысяч спортсменок разного возраста и спортивной квалификации, занимающихся различными видами спорта, частота нарушений половой дифференцировки составляет 1 случай на 700-800 спортсменок, в то время как в общей популяции – 1 случай на 20 000 женщин. 
В связи с этим с 1968 года по решению МОК на крупных международных соревнованиях с помощью подобных исследований обязательно проводился гендерный контроль для выявления лиц с признаками гермафродитизма (обоеполых). Эти лица характеризовались астеническим соматотипом, массивностью кистей и эпифизов трубчатых костей, выраженным рельефом мускулатуры и большой мышечной силой, мужским типом оволосения, жировых отложений и гормонального состава (в частности, содержание тестостеронов соответствует норме у мужчин). Получается, что эти спортсменки все время соревнований находятся под влиянием анаболиков, только природного происхождения. Будучи по внешним признакам женщиной, такой человек обладает мужскими качествами в отношении силы, выносливости и т. п. Совершенно очевидно, что при занятиях спортом он имеет существенные преимущества перед нормальной женщиной, особенно в силовых и игровых видах спорта.
В женском организме на ранних стадиях его развития функционируют обе Х-хромосомы. Позже во всех клетках (кроме половых) одна из двух Х-хромосом становится неактивной (материнская или отцовская). Из нее образуются особые тельца – тельца Барра, которые служат для опознания женского пола в сомнительных случаях (рис. 6). Для такого исследования достаточно сделать соскоб кожи, мазок слизистой ротовой полости или изучить лейкоциты в капле крови. Образование телец Барра в женских клетках обусловлено генетически.
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Рис. 6. Наличие тельца Барра в клетках человека.
У женщин от 20 до 70% эпителиальных клеток содержат тельца Барра, а у мужчин – только 5% клеток. У женщин случаются аномалии, и бывает, что половой хроматин не выявляется. 
Биохимический метод.

Позволяет обнаружить нарушения в обмене веществ, вызванные изменением генов и, как следствие, изменением активности различных ферментов. Наследственные болезни обмена веществ подразделяются на болезни углеводного обмена (сахарный диабет), обмена аминокислот, липидов, минералов и др.

Например, фенилкетонурия относится к болезням аминокислотного обмена. Блокируется превращение незаменимой аминокислоты фенилаланин в тирозин, при этом фенилаланин превращается в фенилпировиноградную кислоту, которая выводится с мочой. Заболевание приводит к быстрому развитию слабоумия у детей. Ранняя диагностика и диета позволяют приостановить развитие заболевания.
Популяционно-статистический метод.

Это метод изучения распространения наследственных признаков (наследственных заболеваний) в популяциях. Существенным моментом при использовании этого метода является статистическая обработка получаемых данных.
Под популяцией понимают совокупность особей одного вида, длительное время обитающих на определенной территории, свободно скрещивающихся друг с другом, имеющих общее происхождение, определенную генетическую структуру и в той или иной степени изолированных от других таких совокупностей особей данного вида. 

Изучением генетической структуры популяций занимается особый раздел генетики – популяционная генетика. У человека выделяют три типа популяций: 1) панмиктические, 2) демы, 3) изоляты, которые отличаются друг от друга численностью, частотой внутригрупповых браков, долей иммигрантов, приростом населения. Население крупного города соответствует панмиктической популяции.

Для выяснения частот встречаемости тех или иных генов и генотипов используется закон Харди-Вайнберга.
В идеальной популяции из поколения в поколение сохраняется строго определенное соотношение частот доминантных и рецессивных генов (1), а также соотношение частот генотипических классов особей (2).

p + q = 1,   (1)
р2 + 2pq + q2 = 1,   (2)

где p – частота встречаемости доминантного гена А;
q – частота встречаемости рецессивного гена а;
р2 – частота встречаемости гомозигот по доминанте АА;
2pq – частота встречаемости гетерозигот Аа;
q2 – частота встречаемости гомозигот по рецессиву аа.

Идеальной популяцией является достаточно большая, панмиктическая (панмиксия – свободное скрещивание) популяция, в которой отсутствуют мутационный процесс, естественный отбор и другие факторы, нарушающие равновесие генов. Понятно, что идеальных популяций в природе не существует, в реальных популяциях закон Харди-Вайнберга используется с поправками.

Закон Харди-Вайнберга, в частности, используется для примерного подсчета носителей рецессивных генов наследственных заболеваний.
Например, известно, что в данной популяции фенилкетонурия встречается с частотой 1:10000. Фенилкетонурия наследуется по аутосомно-рецессивному типу, следовательно, больные фенилкетонурией имеют генотип аа, то есть q2=0,0001. Отсюда: q=0,01; p=1-0,01=0,99. Носители рецессивного гена имеют генотип Аа, то есть являются гетерозиготами. Частота встречаемости гетерозигот (2pq) составляет 2·0,99·0,01≈0,02.
Вывод: в данной популяции около 2% населения – носители гена фенилкетонурии. Заодно можно подсчитать частоту встречаемости гомозигот по доминанте (АА): p2=0,992, чуть меньше 98%.

С помощью популяционного метода выявлена повышенная частота встречаемости некоторых заболеваний в определенных географических ареалах по сравнению со средними данными. Например, одним из видов анемии – с низким содержанием гемоглобина и неправильной формой эритроцитов, является талассемия. Это заболевание характерно для народов Средиземноморья – греков, итальянцев, сирийцев.

С помощью популяционно-статистического метода обнаружена предпочтительная распространенность различных групп крови на разных континентах: I группа крови встречается преимущественно на американском континенте, II – в Европе, III – в афро-азиатском регионе. 
В изолированных сообществах людей, живущих в труднодоступных горах, лесных дебрях и на отдаленных островах, в силу малой возможности разнообразия в браках особенно заметно накапливаются наследуемые признаки и мутации. 
Близнецовый метод.

Этот метод изучения генетических закономерностей впервые был предложен в 1875 году Ф. Гальтоном для разграничения роли наследственности и среды в развитии различных признаков у человека. Близнецовый метод дает возможность оценить раздельно вклад генетических (наследственных) и средовых факторов (воспитание, обучение, питание, тренировка и др.) в развитии конкретных признаков или заболеваний у человека. 

Метод основан на изучении двух групп близнецов: монозиготных (МБ) и дизиготных (ДБ). 

Монозиготные близнецы образуются из одной зиготы, разделившейся на стадии дробления на две (или более) части. С генетической точки зрения они идентичны, т.е. обладают одинаковыми генотипами. Монозиготные близнецы всегда одного пола. 

Дизиготные близнецы развиваются в том случае, если одновременно две яйцеклетки оплодотворены двумя сперматозоидами. Естественно, дизиготные близнецы имеют различные генотипы. Они сходны между собой не более чем братья и сестры, т.к. имеют около 50 % идентичных генов. 

Общая частота рождения близнецов составляет примерно 1 %, из них около 1/3 приходится на монозиготных близнецов. Известно, что число рождений монозиготных близнецов сходно в разных популяциях, в то время как для дизиготных эта цифра существенно различается: в США дизиготные близнецы рождаются чаще среди представителей негроидной расы, в Европе частота появления дизиготных близнецов составляет 8 на 1000 рождений, самая низкая частота рождения близнецов присуща монголоидным популяциям. Факторы, влияющие на частоту рождения близнецов, в настоящее время еще мало изучены. 

Близнецовый метод включает также сопоставление групп монозиготных и дизиготных близнецов по изучаемому признаку. 
Близнецы отличаются от обычных детей тем, что находятся в одинаковых условиях среды, т.е. характеризуются одним возрастом, состоянием здоровья их родителей, временем рождения, постнатальным развитием и т.д. Термин «одинаковая среда» позволяет определить соотношение между наследственными влияниями и условиями среды:
· различия, возникающие за счет внешний воздействий (например, один из МБ близнецов тренируется, другой нет);

· различия, характеризующиеся различиями генотипа (сравнивают МБ и ДБ близнецов).
Если какой-либо признак встречается у обоих близнецов одной пары, то этот признак называется конкордантным (табл. 1). Если признак встречается у одного из близнецов, то он называется дисконкордантным. 
Таблица 1.
Примеры конкордантности по некоторым признакам и заболеваниям у монозиготных и дизиготных близнецов (в %)

	Признак
	МБ
	ДБ

	Цвет глаз, волос
	99,5
	28

	Форма губ, ушей
	100
	65

	Папиллярные линии
	92
	40

	Шизофрения
	67
	12,1

	Сахарный диабет
	84
	37

	Ревматизм
	47,3
	17,3

	Косолапость
	45,5
	18,2

	Врожденный вывих бедра
	41,4
	2,8


При сопоставлении монозиготных и дизиготных близнецов определяют коэффициент парной конкордантности, указывающий на долю близнецовых пар, в которых изучаемый признак проявился у обоих партнеров. 
Коэффициент конкордантности называется также коэффициентом наследуемости Хольцингера.
Коэффициент наследуемости изменяется от 0 до 1 и рассчитывается по формуле:
Н2=(rМБ – rДБ) / (1 – rДБ),

где rМБ – коэффициент корреляции для МБ; rДБ  – коэффициент корреляции для ДБ.

При значении, равном 0, развитие признака определяется исключительно факторами среды, а при равном 1 – полностью зависит от наследственных факторов. Для характеристики наследуемости признака используют следующую градацию:
0 – 0,399 – низкая наследуемость, т.е. преобладают средовые воздействия;
0,4 – 0,599 – средняя наследуемость, т.е. наследственно-средовые воздействия;
0,6-1 – высокая наследуемость, т.е. преобладают наследственные воздействия.

Коэффициент наследуемости может выражаться в процентах (от 0% до 100%).
Исходят из предположения о том, что степень конкордантности достоверно выше у монозиготных, чем у дизиготных близнецов, если наследственные факторы имеют доминирующую роль в развитии признака. 

Если значение коэффициента конкордантности примерно близко у монозиготных и дизиготных близнецов, считают, что развитие признака определяется главным образом негенетическими факторами, т.е. условиями среды. 

Наследуемость некоторых признаков человека, определенная близнецовым методом: например, группы крови у человека полностью обусловлены генотипом и не изменяются под влиянием среды. Коэффициент наследуемости равен 100 %. По некоторым морфологическим признакам (форме носа, бровей, губ и ушей, цвету глаз, волос и кожи) монозиготные близнецы конкордантны в 97-100 %, а дизиготные в зависимости от признака – в 70-20 % случаев. 
Молекулярно-генетический метод.

Изучение структуры ДНК открыло новую область генетики – образно говоря, «генетическую дактилоскопию», которую используют в судебно-медицинской экспертизе.
Структура ДНК имеет специфические особенности у каждого человека. Она практически неповторима. Вероятность ее совпадения у двух людей составляет 1 на 4 миллиона случаев, что обеспечивает большую точность, чем изучение отпечатков пальцев. Для изучения ДНК достаточно микроскопических кусочков кожи, волоска, капли крови. Результаты анализа помогают установить личность преступника, истинное отцовство, идентифицировать останки человека. Так, с помощью анализа особенностей строения и семейных мутаций ДНК была доказана принадлежность обнаруженных в Екатеринбурге скелетов императорскому семейству Романовых.
Основной целью этого метода является диагностика мутаций, исследование их взаимосвязи с наследственными заболеваниями, а также выявление гетерозиготных и гомозиготных носителей мутации. 

Внедрению молекулярно-генетического метода в клиническую и спортивную практику способствовала разработка метода полимеразной цепной реакции (ПЦР). Первооткрыватель этого метода Керри Мюллис за свое изобретение был удостоен Нобелевской премии в 1993 году. Метод ПЦР позволяет тестировать состояния генов у отдельных индивидуумов. 

Основная масса ДНК находится в ядрах в составе хромосом в суперскрученном состоянии за счет взаимодействия с определенными белками. Таким образом, ДНК можно выделять из любого типа тканей или клеток, в которых содержатся ядра. 

У человека ДНК чаще всего выделяют из лейкоцитов крови, для чего производят забор из вены от 1 до 5 мл крови. После отстаивания крови отбирают слой, обогащенный лейкоцитами, и добавляют детергенты для разрушения мембраны клеток. С помощью мягкого центрифугирования осаждают ядра на дно пробирки. Сливают надосадочную жидкость, и к суспензии ядер добавляют детергенты, разрушающие их мембраны, а  также протеолитические ферменты, разрушающие белки (например, протеиназу К). Таким образом, ДНК выходит в раствор. На следующем этапе необходимо отделить фракцию высокомолекулярных ДНК от низкомолекулярных соединений, таких как фрагменты белков, липиды, углеводы и т.п. Очищенную ДНК можно длительно хранить при низких температурах.

Полимеразная цепная реакция (ПЦР) – это избирательный синтез in vitro большого количества копий (порядка миллиона) небольшого фрагмента ДНК. Для проведения ПЦР необходимо искусственно синтезировать небольшие однонитевые молекулы ДНК размером от 15 до 30 нуклеотидов, комплементарные концам амплифицируемого фрагмента ДНК. Эти молекулы носят название праймеры. Они служат «затравкой» для синтеза ДНК и потому определяют его специфичность. 

На первом этапе матричную ДНК переводят в однонитевую форму путем нагревания раствора в течение нескольких минут. Затем начинают  циклически чередовать три кратковременные процедуры, длящиеся несколько десятков секунд:
· отжиг или посадка праймеров – это происходит при охлаждении раствора до температуры, оптимальной для образования двунитевой структуры матричной ДНК с праймерами;
· синтез ДНК, начиная с праймера – это происходит при повышении температуры раствора до значений, оптимальных для работы термофильной ДНК-полимеразы
· денатурация синтезированной ДНК – достигается повышением температуры раствора свыше 90° С для перехода ДНК в однонитевую форму.
Затем все повторяют. После проведения 25-30 подобных циклов количество вновь синтезированных фрагментов ДНК достигает миллион копий. 

Затем полученные фрагменты ДНК наносят на полиакриломидный гель и включают ток. При этом начинается продвижение ДНК в геле от минуса к плюсу, и скорость этого продвижения зависит от длины молекулы и ее конфигурации. Через определенное время молекулы ДНК одинаковой длины сконцентрируются в узких зонах. Количество копий синтезированных в процессе проведения ПЦР ДНК, обычно, бывает достаточным для ее визуализации при помощи красителя (рис. 7). 

Интерпретация результатов молекулярно-генетического метода исследования – ответственное и трудоемкое дело. Интерпретация должна проводиться на основе суммарного вклада генотипов и аллелей генов в определение наследственной предрасположенности, например, к двигательной деятельности и к развитию профессиональных патологий спортсменов. 
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Рис. 7. Фотография продуктов ПЦР-реакции.

Несмотря на определенные успехи в использовании молекулярно-генетического метода в спортивной практике, его распространенность остается весьма ограниченной.
ЛЕКЦИЯ №4.

ГЕНЕТИЧЕСКИЕ ОСНОВЫ РАЗВИТИЯ НЕРВНО-МЫШЕЧНОГО АППАРАТА.

Генетика — это наука о наследственности и изменчивости живых организмов.
Наследственность заключается в способности живых организмов передавать свои признаки следующим поколениям. В противоположность этому, изменчивость связана со способ​ностью изменения наследственных задатков и их проявлений в про​цессе развития организмов.
Совокупность всех наследственных задатков называется гено​типом^ совокупность всех признаков организма — феноти​пом. Фенотип зависит от возможности врожденных задатков про​явиться в определенных условиях жизни. Таким образом, основ​ные черты организма определяются как унаследованными свойствами, так и влиянием различных факторов среды (питания, климатогеог​рафических и экологических условий, социальной среды, особен​ностей воспитания и пр.). Иными словами, фенотип есть генотип лл/ос влияние среды.
1.1. НУКЛЕИНОВЫЕ КИСЛОТЫ - ДНК И РНК
Наследственные признаки передаются с помощью двух основных молекул — дезоксирибонуклеиновой кислоты (ДНК) и рибонуклеиновой кислоты (РНК). ДНК содержится в клеточных ядрах и является но​сителем генетической информации, а РНК служит для передачи ин​формации. Этоогромные молекулы с молекулярной массой от 10 ООО до нескольких миллионов. Они состоят из цепочек более простых соединений (нуклеотидов), содержащих четыре вида оснований — аденин, гуанин, цитозин, тимин (или урацил).
Генетическая информация закодирована в форме определенной пос​ледовательности (цепочек) этих оснований, объединенных по три, т. е. в триплеты. Такие триплетыяа гяются основным кодом генетичес​кой информации — так называемым кодоном. Каждый триплет позво​ляет закодировать одну аминокислоту, а их различные сочетания обес​печивают включение всех 20 аминокислот в синтезируемые белки.
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Индивидуальное развитие организма находится под генетическим и средовым контролем. Зигота и различные специализированные клетки содержат одинаковые наборы генов, и это значит, что дифференцировка не сопровождается утратой генетического материала. Меняется лишь характер экспрессии генов. В специализированных клетках работают около 20% генов, причем наборы экспрессирующихся генов в разных типах клеток различны. Первоначально специализированные клетки утрачивают свойство тотипатентности, то есть способности давать начало другим типам клеток. Эта способность присуща только клеткам ранних зародышей, и она в определенной мере сохраняется за стволовыми клетками. 

В яйцеклетке экспрессируются практически все гены, и в цитоплазме накапливается большое количество материнских белков и мРНК, которые и управляют первыми этапами дробления зародыша. Таким образом, генотип матери в большей степени влияет на формирование признаков у потомства, чем генотип отца. В этом и заключается так называемый материнский эффект. 

Определяющая роль в клеточной дифференцировке и развитии каждой ткани, формировании ее структурно-функциональных свойств принадлежит геному клетки, который начинает функционировать сразу же после оплодотворения. Геном объединяет весь наследственный материал клетки, заключенный в системе единиц генома – генах, которые содержатся в наборе хромосом и отвечают за самостоятельные функции клетки.
До начала деления клеток и дифференцировки тканей все сложные морфогенетические процессы протекают совершенно независимо от генома зародыша, а управляются программой материнских матриц, так как все генные продукты, необходимые для синтеза белка на стадии дробления, присутствуют уже в неоплодотворенной яйцеклетке.
Важнейшим этапом раннего эмбриогенеза является переключение с цитоплазматического (материнского) контроля на ядерный, т.е. включение генома зародыша в систему регуляции развития. С этого времени судьба нового организма всецело будет зависеть от его собственных свойств.
Для человека характерна очень ранняя активация собственного генома зародыша (уже на стадии 2-х бластомеров), причем наиболее сильная генетическая активность начинается при закладке будущих нервных структур. У зародыша человека на стадии 3-4 сомитов (3,5 недели, длина зародыша составляет 2,6 мм) еще не закрывшаяся нервная трубка представляет собой значительную массу зародыша.
Для понимания последующего системогенеза моторики и развития системных отношений между отдельными структу​рами нервной трубки и периферической (в том числе и мы​шечной) тканью важно отметить существование интегрирую​щих метаболических связей, обеспечивающих реализацию генетически запрограммированных пространственно-времен​ных процессов развития отдельных функциональных систем и эмбриона в целом.
Направленное влияние генетической информации на про​цессы развития форм и функций нервной системы обеспечи-
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Направленное влияние генетической информации на про​цессы развития форм и функций нервной системы обеспечи-
Для понимания последующего системогенеза моторики и развития системных отношений между отдельными структу​рами нервной трубки и периферической (в том числе и мы​шечной) тканью важно отметить существование интегрирую​щих метаболических связей, обеспечивающих реализацию генетически запрограммированных пространственно-времен​ных процессов развития отдельных функциональных систем и эмбриона в целом.
Направленное влияние генетической информации на про​цессы развития форм и функций нервной системы обеспечи-
Для понимания последующего системогенеза моторики и развития системных отношений между отдельными структу​рами нервной трубки и периферической (в том числе и мы​шечной) тканью важно отметить существование интегрирую​щих метаболических связей, обеспечивающих реализацию генетически запрограммированных пространственно-времен​ных процессов развития отдельных функциональных систем и эмбриона в целом.
Направленное влияние генетической информации на про​цессы развития форм и функций нервной системы обеспечи-
Для понимания последующего системогенеза моторики и развития системных отношений между отдельными структу​рами нервной трубки и периферической (в том числе и мы​шечной) тканью важно отметить существование интегрирую​щих метаболических связей, обеспечивающих реализацию генетически запрограммированных пространственно-времен​ных процессов развития отдельных функциональных систем и эмбриона в целом.
Направленное влияние генетической информации на про​цессы развития форм и функций нервной системы обеспечи-
Для понимания последующего системогенеза моторики и развития системных отношений между отдельными структу​рами нервной трубки и периферической (в том числе и мы​шечной) тканью важно отметить существование интегрирую​щих метаболических связей, обеспечивающих реализацию генетически запрограммированных пространственно-времен​ных процессов развития отдельных функциональных систем и эмбриона в целом.
Направленное влияние генетической информации на про​цессы развития форм и функций нервной системы обеспечи-
Направленное влияние генетической информации на про​цессы развития форм и функций нервной системы обеспечи-
Для понимания последующего системогенеза моторики и развития системных отношений между отдельными структу​рами нервной трубки и периферической (в том числе и мы​шечной) тканью важно отметить существование интегрирую​щих метаболических связей, обеспечивающих реализацию генетически запрограммированных пространственно-времен​ных процессов развития отдельных функциональных систем и эмбриона в целом.
Направленное влияние генетической информации на про​цессы развития форм и функций нервной системы обеспечи-
В этом процессе отмечена разновременность в последовательности закладки и дальнейшем развитии различных мозговых структур, соответственно их эволюционно сложившейся топографии в ЦНС человека и их функциональной специфике. Так, на стадии нервной пластинки уже сформированы промежуточный мозг, эпифиз, гипоталамус, средний мозг, двухолмие и глаза. На этой ранней стадии нейрогенеза начинает отчетливо проявляться пространственная детерминация ядерных скоплений нейронов, которые тесно связаны метаболическими взаимоотношениями с прилегающими тканями (в том числе и с миотомами – зачатками мышц).
Развитие нервной системы человека – нейрогенез – проходит через следующие основные стадии:
· формирование нервной пластинки, т.е. превращение части наружного слоя клеток (эктодермы) в специализированную нервную ткань;
· деление нервных клеток в различных участках нервной пластинки;
· прекращение размножения клеток и миграция молодых нейронов к местам окончательной локализации в ЦНС;
· избирательная агрегация (скопление) родственных клеток в специализированных областях мозга и образование корковых слоев;
· дифференцировка незрелых нейронов;
· формирование межнейронных связей и направленный рост аксонов под влиянием метаболических градиентов, фактора роста нервов;
· избирательная, генетически запрограммированная гибель части нервных клеток в определенные периоды эмбриогенеза;
· ликвидация части (а иногда и всех) первоначальных связей и стабилизация других связей. «Выживание» каких-то одних отростков, преимущество в конкуренции, по сравнению с другими, обеспечивается более высокой функциональной активностью отдельных нервно-мышечных структур.
Развитие и созревание нервной системы, помимо генетического контроля, испытывает мощное стимулирующее влияние факторов среды в виде сенсорных сигнальных раздражителей и сенсомоторной активности.
Эта закономерность демонстрирует определенную зависимость функционального созревания ЦНС от степени активности периферического аппарата. Так, ограничение сенсорных воздействий и снижение двигательной активности, особенно, в раннем постнатальном онтогенезе (сенсорные и двигательные депривации), приводит к глубоким изменениям нервных процессов на клеточном и системном уровнях: нарушается синаптическое управление нервными клетками, нарушаются метаболические процессы и снижается биоэлектрическая активность нейронов, начинается атрофия синапсов, нарушение межнейронной и межсистемной координации, задерживается морфо-функциональное созревание отдельных мозговых структур, формирование межсистемных связей, что приводит к задержке и нарушению развития мозга и его функций.
Таким образом, генетическая программа индивидуального развития нервной системы реализуется с различной степенью полноты в связи с влиянием на этот процесс множества разнородных факторов, начиная от условий внутриутробного развития организма и заканчивая условиями постнатального онтогенеза.
Генетическая и нервная регуляция миогенеза.

Такие двигательные качества, как быстрота и сила мышечных сокращений, выносливость к длительным напряжениям и скоростная выносливость, реализуются при преимущественном участии мышечных волокон быстрого, медленного или промежуточного типа, обладающих структурными, функциональными и метаболическими особенностями.
Известно, что соотношение быстрых и медленных волокон в мышцах, выполняющих различные двигательные задачи, неодинаково, так же как неодинаковы эти соотношения и у разных индивидов, что влияет на их двигательные способности, скоростно-силовые качества и выносливость.

Миогенез – это процесс формирования и развития мышечного аппарата, который осуществляется под комплексным контролем генетической программы и нейротрофическим контролем.
Мышечная ткань соматического (скелетного) типа в эмбриогенезе человека возникает из миотомов – зачатков и проходит в своем развитии ряд стадий. Можно выделить два наиболее важных этапа миогенеза.
Первый этап миогенеза протекает под генетическим контролем  и включает в себя следующие процессы:
· возникновение одноядерных миобластов с элементами актиновых, миозиновых и промежуточных филаментов, не обладающих еще свойством возбудимости;
· запуск синтеза сократительных белков (быстрого и медленного миозина и актина) и синтеза рецепторных белков (холинорецепторов, ацетилхолинэстеразы);
· завершение дифференцировки мышечных клеток и их слияние в миотубы – многоядерные гигантские мышечные клетки (волокна);
· резкое увеличение синтеза специфических рецепторных белков и ферментов к моменту дифференцировки нервных терминалей моторных нейробластов;

· нарастающие изменения количественного соотношения в синтезе актина и миозина с усилением синтеза миозина; перестройка метаболизма мышечных клеток в направлении обеспечения проявления электровозбудимости их мембран.
Все перечисленные перестройки подготавливают мышечную мембрану к взаимодействию с нейромедиаторами и трофогенами – биологически активными веществами, синтезируемыми нервными клетками. Дальнейшая дифференцировка мышцы, запрограммированная геномом, реализуется на основе дистанционного и контактного взаимодействия мышечных волокон и мотонейронов.
Второй этап миогенеза протекает под нейро-трофическим контролем. В начальной стадии, с момента образования полиаксонального типа иннервации мышцы, развиваются следующие процессы:
· созревание мышечных трубочек и волокон, изменение структуры поверхностной мембраны волокон (увеличение плотности натриевых каналов и концентрации рецепторных белков – структурной основы свойства возбудимости);
· запуск трофогенами генетически запрограммированных метаболических процессов внутри мышечной клетки и на ее мембране;
· изменение объема синтезируемых мышечных белков, дифференцированный синтез быстрого и медленного типов миозина через активацию соответствующих генов;
· синтез специфических белков для быстрого и медленного типа волокон;

· формирование системы посредников между нейромедиаторами и внутриклеточными структурами.
На втором этапе происходит замена полиаксонального типа иннервации на моноаксональный и перестройка синаптического аппарата мышцы, эмбриональный тип миозина заменяется изоформами, характерными для быстрых и медленных мышц зрелого организма. 
Необходимость видоизменения белков при формировании мышечной ткани имеет определенный биологический смысл. Известно, что на ранних стадиях эмбриогенеза все мышцы являются медленными, что определяется как составом сократительных белков, так и недостаточной степенью развития саркоплазматического ретикулума.
По мере развития двигательной функции возрастает скорость сокращения мышечных волокон, ускоряется реакция гидролиза АТФ, увеличивается АТФ-азная активность сократительных белков. 
Второй этап миогенеза завершается формированием топографии быстрых и медленных волокон в мышце и характеризуется снижением общего числа двигательных единиц в мышце за счет увеличения количества волокон, иннервируемых одним мотонейроном. Этот процесс развивается незадолго до рождения и продолжается в постнатальном онтогенезе.
Таким образом, к моменту рождения в скелетных мышцах имеется определенная часть денервированных волокон и готовый к перестройкам синаптический аппарат. Они образуют структурно-функциональный резерв мышц, обеспечивая приспособление двигательного аппарата к условиям значительного расширения двигательной активности растущего организма.
Таким образом, влияние нервной системы на могенез затрагивает метаболизм мышечных клеток, воздействует на активность генетического аппарата клеток, адаптивно перестраивая их в соответствии с интенсивностью, длительностью и характером нервно-мышечного напряжения.
Процесс роста, развития, формообразования мышечной системы регулируется также со стороны эндокринной системы, изменяющей гормональный баланс на разных этапах онтогенеза.
Роль генетических и экзогенных факторов в формировании функциональных свойств скелетных мышц.
Основными признаками, позволяющими различать быстрые и медленные волокна, являются скорость сокращения и степень утомляемости.
Функциональные характеристики быстрых и медленных волокон, меняются в процессе онтогенеза. Так, у новорожденных отсутствуют значимые различия в скорости сокращения быстрых и медленных мышц, укорочение и расслабление происходит значительно медленнее, чем у взрослых. 
Общей закономерностью онтогенетического развития мышц является постепенное ускорение их сократительной способности вследствие увеличения постнатальной активности двигательного аппарата и продолжающегося общего процесса созревания мышечных волокон.
Постнатальное развитие быстрых и медленных мышц имеет отличия. В быстрых мышечных волокнах наблюдаются преобразования синаптических структур – изменяется ультраструктура синапсов, увеличивается количество синаптических пузырьков, сужается синаптическая щель, усиливается секреция и синтез медиатора, увеличивается количество рецепторов постсинаптической мембраны и повышается их чувствительность к медиатору, увеличивается проводимость мембраны мышечного волокна, т.е. формируется механизм, обеспечивающий ускорение синаптической передачи.
Таким образом, дифференцировка скелетных мышц по признаку скорости, предусмотренная их геномом, реализуется под нейро-трофическим контролем, вызывающим у одного типа волокон усиление синтеза быстрого миозина вместо медленного. Изменяется метаболизм мышцы в сторону усиления анаэробного гликолиза; мышцы быстрого типа подготавливаются к специфической функциональной активности (кратковременным и высоким по интенсивности напряжениям).
Важным свидетельством в пользу нервной регуляции функционального деления мышц на быстрые и медленные являются опыты с денервацией мышц, проведенные сразу после рождения животного: в отсутствие иннервации нормальной дифференцировки на быстрые и медленные мышцы не наблюдалось. В целом мышцы подвергались дедифференцированию по функциональным свойствам с возвратом их функциональных характеристик к эмбриональному типу.
Другим фактором, формирующим специфические черты быстрых и медленных мышечных волокон, является характер их деятельности, который также определяется влияниями ЦНС, типом и свойствами мотонейронов, иннервирующих данную мышцу.
Разные индивиды также отличаются по мышечной композиции, что вероятнее всего связано с фенотипическими особенностями их нервной системы (характером нервной деятельности, реактивностью нервной системы, подвижностью нервных процессов), а также с индивидуальным, биохимическим и гормональным профилем (балансом гормонов, скоростью протекания обменных процессов, скоростью синтеза биологически активных веществ и т. д.), что в целом создает базис для проявления определенных физических качеств и моторных способностей.
Индивидуальная мышечная композиция изменяется как в процессе возрастного развития моторики, так и в зрелом организме под воздействием длительной и систематической специальной тренировки, но лишь в пределах, предопределенных наследственными границами. Эти закономерности развития моторики должны приниматься во внимание в начальной спортивной ориентации, специализации юных спортсменов, при определении их потенциальных возможностей в развитии качеств быстроты, силы, выносливости.
ЛЕКЦИЯ №5. 

НАСЛЕДСТВЕННЫЕ ВЛИЯНИЯ НА МОРФОФУНКЦИАЛЬНЫЕ ВОЗМОЖНОСТИ ОРГАНИЗМА И МОТОРКУ ЧЕЛОВЕКА.
Наследственные влияния на морфофункциальные возможности организма человека.

Изучение степени наследуемости различных морфофункциональных показателей организма человека показало, что генетические влияния на них чрезвычайно многообразны. Они отличаются по срокам обнаружения, степени воздействия, стабильности проявления.

Наибольшая наследственная обусловленность выявлена для морфологических показателей, меньшая – для физиологических параметров и наименьшая – для психологических признаков (табл. 2).

Среди морфологических признаков наиболее значительны влияния наследственности на продольные размеры тела, меньшие – на объемные размеры, еще меньшие на состав тела. Как показали близнецовые исследования, величина коэффициента наследуемости (Н) наиболее высока для костной ткани, меньше для мышечной и наименьшая – для жировой ткани. С возрастом усиливаются средовые влияния, особенно на жировой компонент.
Для функциональных показателей выявлена значительная генетическая обусловленность многих физиологических параметров, среди которых большая часть метаболических характеристик организма, аэробные и анаэробные возможности, объем и размеры сердца, характеристики ЭКГ, систолический и минутный объем крови в покое, частота сердечных сокращений при физических нагрузках, артериальное давление, ЖЕЛ, частота и глубина дыхания, парциальное давлении кислорода и углекислого газа в альвеолярном воздухе и крови, содержание холестерина в крови, скорость оседания эритроцитов, группы крови, иммунный статус, гормональный профиль и др. 

Многие психологические, психофизиологические, нейродинамические, сенсомоторные показатели, характеристики сенсорных систем также находятся под выраженным генетическим контролем: большая часть амплитудных, частотных и индексовых показателей электроэнцефалографии, особенно альфа-ритма, скорость переработки информации, пропускная способность мозга, коэффициент интеллектуальности – IQ, пороги чувствительности сенсорных систем, цветоразличение и его дефекты (дальтонизм), нормальная и дальнозоркая рефракция, типологические свойства нервной системы, черты темперамента, доминантность полушарий мозга, моторная и сенсорная функциональная асимметрия и др.

Таблица 2.

Показатели влияния наследственности (Н) на некоторые морфо-функциональные признаки организма человека
	Признак
	Н,%

	АНТРОПОЛОГИЧЕСКИЕ ПРИЗНАКИ

	Длина тела
	81-93

	Масса тела
	52-84

	ИМТ
	44-90

	Окружность груди
	77-89

	Окружность бедра
	85

	Окружность талии
	40-82

	Эндоморфный тип конституции
	21-97

	Мезоморфный тип конституции
	30-88

	Эктоморфный тип конституции
	16-92

	Безжировая масса тела
	52-90

	Жировая масса тела
	46-81

	Толщина ПЖК
	41-74

	Минеральная плотность костей
	75-83

	ФИЗИЧЕСКИЕ КАЧЕСТВА

	Физическая активность
	29-68

	Показатели кистевой динамометрии
	30-65

	Изометрическая сила
	44-96

	Динамическая сила
	29-87

	Взрывная сила
	68-89

	Быстрота
	60-100

	Гибкость
	75

	Ловкость (нейромышечная координация)
	41-87

	Равновесие
	30-65

	ФИЗИОЛОГИЧЕСКИЕ ПОКАЗАТЕЛИ

	Масса миокарда левого желудочка
	36-70

	Ударный объем крови
	29-62

	ЖЕЛ
	43-78

	Состав мышечных волокон
	77-99

	Концентрация эритроцитов
	42-79

	Гемоглобин
	37-87

	ЧСС в покое
	38-72

	ЧСС во время физнагрузки (в том числе ЧССmах)
	32-43

	САД в покое
	19-74

	ДАД в покое
	24-63 .

	Изменение ЧСС в ответ на 20- недельные аэробные нагрузки
	29-34

	МПК
	59-66

	Прирост МПК
	47

	Показатели кистевой динамометрии
	30-65

	Объем циркулирующей крови
	56

	Минутный объем дыхания в покое
	81

	Минутный объем дыхания при работе
	59-98

	Частота дыхания
	48-94

	БИОХИМИЧЕСКИЕ ПОКАЗАТЕЛИ

	Максимальная концентрация лактата
	28-98

	Уровень глюкозы крови
	37-67

	Уровень тестостерона крови
	50-69

	Расход энергии в покое
	30

	Кислотно-основное равновесие в покое
	45-60

	Максимальная анаэробная мощность
	84-98

	МЕДИКО-БИОЛОГИЧЕСКОЕ ТЕСТИРОВАНИЕ

	PWC170
	88-90

	Задержка дыхания на вдохе
	80

	Процент медленных волокон у мужчин
	99

	Процент медленных волокон у женщин
	92

	Выработка условных рефлексов
	73-80

	Скорость простой двигательной реакции
	80

	
	

	Теппинг-тест
	85

	Скорость спринтерского бега
	70

	ПСИХИЧЕСКИЕ КАЧЕСТВА

	Темперамент
	51-60

	Показатели экстраверсии-интраверсии
	25-66

	Агрессивность
	28-71

	Коэффициент интеллекта
	30-87

	Память
	37-67


	Внимание
	29-88

	Умственная работоспособность
	51-76


За последние годы накапливается все больше данных о влиянии социальной напряженности и тяжелых психоэмоциональных стрессов на генетический аппарат человека и об обратных генетических воздействиях на психоэмоциональную сферу поведенческой деятельности, т.е. о существовании системы прямой и обратной связи: психоэмоциональный стресс – гормоны – генетическая система.
Исследования  показали, что эмоциональные потрясение, значительный перегрев, кислородное голодание, действие некоторых химических веществ, вирусов и других стрессоров вызывает в хромосомах появление характерных утолщений – пуфов, в которых значительно повышается активность генов и происходит образование мутантных РНК, на основе которых в рибосомах клеток образуются стрессорные белки, изменяющие нормальное состояние организма. Подтверждается роль генетических факторов в определении психического профиля личности. Наследственная обусловленность особенно проявляется в трех поведенческих аспектах: социабельность (общительность), эмоциональность (легкость возникновения и интенсивность эмоциональных реакций) и активность (общий энергетический уровень). Исследование сходства близнецов и их родителей показало высокую долю наследованных влияний на показатели экстраверсии - интроверсии (Н=0,52-0,75) и менее выраженную наследуемость показателей нейротизма (Н=0,17-0,76). С возрастом выраженность этих генетических влияний снижается. Общим заключением проведенных исследований стало следующее положение: чем сложнее поведенческая деятельность человека, тем менее выражено влияние генотипа и больше роль окружающей среды.
Например, для более простых двигательных навыков наследуемость оказалась выше, чем для более сложных навыков; для показателей интеллекта – выше, чем для многих личностных показателей.

Выяснено, что в ходе онтогенеза роль наследственного фактора уменьшается. Так, многолетние исследования на близнецах (в возрасте 11 лет, 20-30 лет и 35-40 лет) показали, что для некоторых признаков с возрастом вообще исчезает сходство даже у однояйцевых близнецов, т. е. средовые факторы становятся все более значимыми. Это связано с тем, что по мере обогащения человека жизненным опытом и знаниями относительная роль генотипа в его жизнедеятельности снижается.

Обнаружены некоторые различия в наследовании признаков по полу. У мужчин в большей мере наследуются проявления леворукости, дальтонизма, показатели объема и размеров сердца, артериального давления и ЭКГ, содержание липидов и холестерина в крови, характер отпечатков пальцев, способность решения цифровых и пространственных задач, ориентация в новых ситуациях. У женщин в большей степени запрограммированы генетически рост и вес тела, развитие и сроки начала моторной речи, проявления симметрии в функциях больших полушарий.

Наследственные влияния на моторку человека и физические качества.

Развитие нервной и мышечной системы человека – процесс, предопределяемый генетической программой развития и многообразными влияниями среды. При этом соотношение наследственных и средовых факторов в эмбриогенезе и в постнатальной периоде отражают те закономерности развития человеческого организма, которые сложились в результате эволюции человека, эволюции его мозга и моторики.
Основополагающей концепцией онтогенеза, является представление о том, что филогенетически более зрелые компоненты моторной функции, т.е. так называемые врожденные автоматизированные двигательные программы находятся под более сильным генетическим контролем. Более молодые, но более сложные по структуре и уровню организации двигательные функции, обладают большей изменчивостью под влиянием внешнесредовых факторов.
При этом влияние среды на развитие двигательных функций двояко: на определенных этапах онтогенеза средовые воздействия могут как способствовать проявлению и совершенствованию наследственно обусловленных двигательных способностей, так и, наоборот, – задерживать реализацию наследственных задатков даже при высокой степени их проявления.
Двигательная система человека и ее центральные и периферические компоненты подчиняются общим законам онтогенеза: они имеют прогрессивный период развития, пик развития – период наивысшего проявления индивидуальных свойств и качеств и период инволюции. При этом развитие и проявление отдельных свойств и качеств гетерохронны.
Поэтому выбор момента использования средств спортивной тренировки с целью совершенствования физического развития, тренировки двигательных качеств или коррекции каких-либо отклонений в развитии двигательных функций должен осуществляться с учетом периода и закономерностей усиления действия генетического контроля над процессами развития моторных функций. Важно, чтобы физические нагрузки были оптимальны и целесообразны для детей каждого возраста.
Различия в индивидуальном развитии органима обусловлены генетически детерминированной «нормой реакции», его соматических, вегетативных, психомоторных функций к изменениям окружающей среды, условиям жизни, двигательной активности. Например, такие экстремальные воздействия, как длительные заболевания и иммобилизация ребенка, нарушения или недостаточность питания, безусловно, могут задерживать рост и развитие организма, снижать уровень его фенотипических возможностей.

Хорошо известна бесплодность попыток тренера добиться улучшения определенных двигательных качеств ребенка, чтобы сделать из него чемпиона, если двигательная система спортсмена к этому наследственно не предрасположена. С другой стороны, легко поддаются тренировке и достигают наивысших спортивных результатов дети, обладающие спортивной, моторной одаренностью.
В моторике соотношение врожденных и приобретенных свойств будет уменьшаться в направлении от филогенетически более зрелых двигательных функций к более «молодым»: чем сложнее нервно-психическая и психомоторная функция, тем более она зависит от внешнесредовых факторов (воспитания, обучения).
В электрофизиологических исследованиях биоэлектрической активности различных областей мозга отмечена внутрииндивидуальная генетическая изменчивость отдельных характеристик и ритма электроэнцефалограммы.
Все характеристики α-ритма (доминирующего ритма покоя во всех областях мозга) в значительной степени детерминированы генотипом. α-ритм отражает процессы коры мозга, обеспечивающие готовность к переходу от состояния относительного покоя к активному развертыванию процессов высшей нервной деятельности. Биоэлектрическая активность левого полушария, связанного с доминированием правой руки, речью, письмом, в большей степени определяется средовыми и социальными факторами. Биоэлектрическая активность правого полушария, осуществляющего, главным образом сенсорные функции (т.е. более древние), в большей степени испытывает влияние генотипа.
Гораздо меньшее влияние генетических факторов испытывает β-ритм, связанный с сенсомоторной системой и регистрируемый в условиях напряженной деятельности (при депрессии α-ритма). По своей природе он больше связан с интегративными функциями формирования и реализации деятельности индивида, которая естественно подвержена влияниям внешней среды.
Выявлено, что индивидуальные нейрофизиологические особенности (или свойства ВНД) в значительной мере определяют эффективность спортивной деятельности, стиль деятельности, способ решения двигательных задач и тактическое поведение спортсмена, формирование специфических спортивных навыков и ведущих двигательных качеств.
Например, у большинства спортсменов, специализирующихся в скоростно-силовых видах спорта, обнаруживается корреляция показателей быстроты движений с целым комплексом индивидуальных особенностей нервной деятельности: слабой нервной системой, высокой лабильностью и подвижностью нервных процессов и преобладанием возбуждения над торможением.
Спортсмены, длительно тренирующиеся на выносливость, имеют преимущественно сильную нервную систему и невысокую подвижность нервных процессов (или инертность).
Установлено, что свойство силы нервной системы, отражающее пределы ее работоспособности, реактивности на действие сильных или длительных раздражителей, достаточно сильно зависит от генотипа, и обнаруживает волнообразную возрастную динамику генотипических влияний.
Наиболее выраженные в подростковом возрасте эндокринные перестройки нарушают генетическую детерминацию силы нервной системы и изменяют устойчивость нервных процессов. По завершении периода полового созревания (к 16-18 годам) генетический контроль за процессами нервной деятельности вновь приобретает выраженный характер.
Подвижность нервных процессов или скорость смены одного процесса другим – это свойство, которое в определенной мере подчиняется генотипическим влияниям. Однако степень влияния обнаруживает выраженную возрастную вариабильность.
Генотипическую обусловленность обнаруживает также и лабильность нервных процессов – свойство, характеризуемое скоростью возникновения и прекращения нервного процесса в ответ на определенную частоту последовательных раздражений.
Свойство динамичности нервных процессов, проявляющееся в виде способности нервной системы с большей или меньшей легкостью и быстротой генерировать процессы возбуждения и торможения в ходе формирования условнорефлекторных связей (т. е. в процессе «научения»), имеет как связь с генотипом, так и независимость от него. 
Не все свойства нервной системы, влияющие на двигательные способности человека, детерминированы генотипом в равной степени: более зрелые сенсорные функции имеют высокую степень генетической зависимости и высокий коэффициент наследуемости, а более молодая функция височной коры (восприятие речи) испытывает сильное влияние среды и воспитания, и коэффициент наследуемости характера биоэлектрической активности этой области значительно ниже.
Общебиологическая закономерность гетерохронного созревания различных компонентов моторики проявляется в неравномерности проявления свойств и качеств двигательных функций в разные возрастные периоды, что должно быть принято во внимание при целенаправленном совершенствовании моторики детей школьного возраста.
Генетический контроль физических качеств.

Наследственные влияния на различные физические качества неоднотипны. Они проявляются в различной степени генетической зависимости и обнаруживаются на различных этапах онтогенеза.

Проявление генетических влияний на физические качества зависит от:

1. возраста – более выражены в молодом возрасте (16 – 24 года);
2. мощности работы – они увеличиваются при нарастании мощности работы;

3. периода онтогенеза – для разных качеств имеются различные сенсетивные периоды.

В наибольшей степени генетическому контролю подвержены быстрые движения, требующие, в первую очередь, особых скоростных свойств нервной системы – высокой лабильности (скорости протекания возбуждения) и подвижности нервных процессов (смены возбуждения на торможение и наоборот), а также развития анаэробных возможностей организма и наличия быстрых волокон в скелетных мышцах. Для различных элементарных проявлений качества быстроты – времени простых и сложных двигательных реакций, максимального темпа движений, скорости одиночных двигательных актов (ударов, прыжков, метаний) – получены высокие показатели наследуемости. С помощью близнецового и генеалогического методов подтверждена высокая зависимость от врожденных свойств (Н=0,7-0,9) показателей скоростного бега на короткие дистанции, теппинг-теста, кратковременного педалирования на велоэргометре в максимальном темпе, прыжков в длину с места и других скоростных и скоростно-силовых упражнений.
Высокая генетическая обусловленность получена для качества гибкости. Коэффициент наследуемости гибкости позвоночного столба составляет  0,7-0,8; тазобедренных суставов – 0,70; плечевых суставов – 0,91.

В меньшей степени генетические влияния выражены для показателей абсолютной мышечной силы. Так, например, коэффициенты наследуемости для динамометрических показателей силы правой руки Н = 0,61; левой руки Н = 0,59; становой силы Н = 0,64; в то время как для показателей времени простой двигательной реакции Н = 0,84; сложной двигательной реакции Н = 0,80. По данным разных авторов, показатели наследуемости для мышечной силы сгибателей кисти варьируют в пределах 0,24-0,71, сгибателей предплечья – 0,42-0,80, разгибателей туловища – 0,11-0,74, разгибателей голени – 0,67-0,78.

В наименьшей степени наследуемость обнаруживается для показателей выносливости к длительной циклической работе и качеству ловкости (координационных возможностей и способности формировать новые двигательные акты в необычных условиях).

Другими словами, наиболее тренируемыми физическими качествами являются ловкость и общая выносливость, а наименее тренируемыми – быстрота и гибкость. Среднее положение занимает качество силы. Это подтверждается данными Н. В. Зимкина и др. о степени прироста различных физических качеств в процессе многолетней спортивной тренировки: показатели качества быстроты (в спринтерском беге, плавании на 25 м и 50 м) увеличиваются в 1,5-2 раза; качества силы при работе локальных мышечных групп – в 3,5-3,7 раза; качества выносливости – в десятки раз.
Критические и сенситивные периоды различных качеств.
Критические периоды характеризуются повышенной активностью отдельных генов и их комплексов, контролирующих развитие каких-либо признаков организма. В эти периоды происходят значительная перестройка регуляторных процессов, качественный и количественный скачок в развитии отдельных органов и функциональных систем, результатом чего является возможность адаптации к новому уровню существования организма и его взаимодействия со средой. 

Сенситивные периоды – это периоды снижения генетического контроля и повышенной чувствительности отдельных признаков организма к средовым влияниям, в том числе – педагогическим и тренерским.

Критические и сенситивные периоды совпадают лишь частично. Если критические периоды создают морфофункциональную основу существования организма в новых условиях жизнедеятельности (например, в переходный период у подростка), то сенситивные периоды реализуют эти возможности, обеспечивая адекватное функционирование систем организма соответственно новым требованиям окружающей среды. 

Знание сенситивных периодов чрезвычайно важно для тренеров, так как один и тот же объем физической нагрузки, количество тренировочных занятий лишь в сенситивный период обеспечивают наибольший тренировочный эффект, который в другие возрастные периоды не может быть достигнут. Вместе с тем, чрезмерные физические нагрузки, не рассчитанные на возможности конкретного спортсмена, именно в сенситивный период могут значительно затормозить развитие его физических качеств и дальнейшее их совершенствование.

Сенситивные периоды для различных физических качеств и отдельных моторных способностей проявляются гетерохронно.
Так, быстрота спортивных движений, характеризуемая латентным временем двигательной реакции на внешний сигнал, скоростью одиночного движения и частотой движений в единицу времени, определяется комплексом указанных компонентов, хотя в индивидуальных проявлениях быстроты эти компоненты коррелируют по-разному.
Показано, что скорость двигательной реакции с возрастом закономерно увеличивается: у детей 2-3 лет время реакции составляет приблизительно 0,5-0,9 сек.; 5-7 лет – 0,3-0,4 сек.; от 5-7 лет до 9-11 лет время реакции быстро уменьшается, а у детей 9-12 лет наблюдается наибольший прирост скорости двигательной реакции при тренировке. У подростков 13-14 лет время реакции достигает значений, характерных для взрослых, а темпы прироста скорости реакции при тренировке замедляются. На этом уровне быстрота может сохраняться до 35 лет, после чего скоростные свойства организма снижаются.
Скорость движений обусловлена индивидуальными свойствами нервной системы, особенностями композиции мышц (преобладанием в них волокон быстрого типа), скоростью биохимических реакций, обеспечивающих энергетику мышечного сокращения. Наиболее эффективно это качество развивается в возрасте 11-13 лет, тогда как у детей 5-10 лет развитие скорости движений затруднено. К 13-14 годам быстрота движений достигает величин, близких к параметрам взрослых.
У юношей 14-15 лет, а у девушек в 14 и в 17 лет наблюдается особенно интенсивное увеличение максимальной скорости движений, тогда как у юношей и девушек 16 лет отмечено снижение прироста скорости движений или ее понижение.
Следует учитывать, что прирост скоростных качеств может быть обусловлен также возрастными изменениями морфологических характеристик опорно-двигательного аппарата.
Максимальная частота движений (измеренная при педалировании и в теппинг-тесте) в период от 8 до 17 лет может возрастать в 6-7 раз. При этом ежегодный прирос этого показателя наиболее выражен в периоды от 4 до 6 лет и от 7 до 9 лет. Темп движений наиболее эффективно поддается тренировке в возрасте 9-12 лет и достигает максимальных значений к 13-14 годам. В последующие период увеличение максимальной частоты движений или менее выражено или приостанавливается.
Таким образом, изменение скоростных качеств происходит неравномерно: наблюдаются периоды естественного изменения морфо-функциональных свойств опорно-двигательного аппарата, обеспечивающего прирост скоростных качеств, и периоды, в которых возможно достижение максимальных темпов прироста разных скоростных качеств под воздействием тренировки.
Вместе с тем ряд авторов отмечает ограниченное влияние специальной длительной тренировки на повышение естественного уровня развития скоростных качеств: так, скорость ациклических движений может возрастать на 7-12 %, а циклических движений – в пределах 20 %, что еще раз указывает на превалирование генетических факторов в проявлении этого свойства моторики.
Скорость вращения тела вокруг оси легко поддается тренировке в возрасте 12-14 лет и развиваются под генетическим контролем в средней степени, т. е. вклад факторов среды не менее значителен.
Сила различных мышечных групп обнаруживает различную степень наследственной обусловленности: наиболее контролируется генотипом развитие силы кисти, в меньшей степени – сила плечевого пояса и еще меньше – сила мышц туловища и спины (становая сила). Генетический контроль за развитием силы кисти и плечевого пояса наиболее выражен в возрасте 10-11 лет, а становой силы – в возрасте от 13-14 лет. Поэтому сила мышц кисти наиболее поддается тренировке в возрасте 11-13 лет. Сила плечевого пояса эффективно тренируется в возрасте 12-14 лет, а сила спины и туловища – в 10-12 лет.
Мышечная сила, зависящая от степени функционально зрелости нервно-мышечного аппарата, уровня его возрастного развития и наследственно обусловленной индивидуально композиции мышц, также изменяет свои параметры на разных этапах онтогенеза, имеет периоды скачкообразного прироста, замедления и стабилизации качества.
Топография силы различных мышечных групп неодинакова у детей разного возраста. Кроме того, неодинаковы возрастные изменения мышечной силы, измеряемой в условиях максимального изометрического мышечного напряжения и в условиях динамической работы.
Наиболее интенсивно относительная мышечная сила развивается в 6-7 лет в мышцах сгибателях бедра, туловища, стопы. В 9-11 лет увеличивается максимальная сила мышц плеча, разгибателей туловища и бедра. С 13 лет наблюдается существенное повышение максимальной силы, особенно мышц разгибателей бедра и туловища и сгибателей стопы. В период от 13-14 до 16-17 лет отмечен наиболее интенсивный прирост силовых качеств, так что к юношескому возрасту завершается формирование топографии силы различных групп мышц, нервная регуляция достигает своего совершенства, химизм и структура мышц почти не отличаются от показателей взрослых. Таким образом, к возрасту 18-20 лет у юношей (у девушек – на 1-2 года раньше) достигается максимальное проявление силы основных мышечных групп, сохраняющееся примерно до 45 лет. Затем мышечная сила уменьшается по мере старения.

Развитие способности к нагрузкам на выносливость находится под слабым генетическим контролем у девочек и под контролем средней степени – у мальчиков. Это качество наиболее эффективно развивается в конце пубертатного периода и в юности (от 15 до 20 лет) и более успешно тренируется у мальчиков, после чего наблюдается максимальное ее проявление и рекордные достижения на стайерских дистанциях в беге, плавании, гребле, лыжных гонках и других видах спорта, требующих выносливости. Общая выносливость к длительной работе умеренной мощности сохраняется в онтогенезе человека дольше других физических качеств, снижаясь после 55 лет. С этим связана наибольшая адекватность длительной динамической работы невысокой мощности для пожилых людей, которые способны выполнять такого рода упражнения без учета времени достаточно долго.

Согласно исследованиям, выполненным на близнецах, показатель аэробной работоспособности (МПК) можно считать относительно устойчивой индивидуальной константой, отражающей генетическую конституцию человека (Н=0,87). Поэтому развитие МПК лимитировано индивидуальным генотипом и в результате специальной тренировки не может быть увеличено более чем на 20-30%.
Анаэробная работоспособность в кратковременных упражнениях спринтерского характера также обнаруживает достоверную детерминацию развития этого качества генотипом, что, очевидно, определяет огромные индивидуальные различия в скорости движений (Н = 0,70-0,99).
Зрительно-моторная координация в двигательных реакциях, развитие которой в целом испытывает примерно одинаковое влияние наследственных и средовых факторов, наименее восприимчива к тренировке в период 9-12 лет и хорошо поддается тренировке в периоды ее развития в возрасте около 7-9 лет и 12-14 лет.
Точность движений находится под слабым влиянием наследственных факторов, легко поддается тренировке, особенно в возрасте 10-13 лет.
Статическое равновесие развивается под незначительным генетическим контролем; оно менее доступно тренировке в период 10-11 лет; в периоды предшествующий или следующий за этим возрастом тренирующий эффект должен увеличиваться.
Отмечена определенная периодизация в развитии отдельных моторных качеств, которая выражается в изменении интенсивности развития и проявления тех или иных функциональных свойств.
Координационная способность, которая характеризуется точностью управления силовыми, пространственными и временными параметрами движения имеет выраженные возрастные особенности.
Так, дети 4-6 лет обладают низким уровнем развития координации. Двигательные навыки формируются у них на фоне избытка ориентировочных, лишних двигательных реакций, способность к дифференцировке усилий низкая. В возрасте 7-8 лет двигательные координации характеризуются неустойчивостью скоростных параметров и ритмичности.
В период от 11 до 13-14 лет увеличивается точность дифференцировки мышечных усилий, улучшается способность к воспроизведению заданного темпа движений. Подростки 13-14 лет отличаются высокой способностью к усвоению сложных двигательных координаций, что обусловлено завершением формирования функциональной сенсомоторной системы, достижением максимального уровня во взаимодействии всех анализаторных систем и завершением формирования основных механизмов построения произвольных движений.
В возрасте 14-15 лет отмечено некоторое снижение пространственного анализа и координации движений. В период 16-17 лет продолжается совершенствование двигательных координаций до уровня взрослых, а дифференцировка мышечных усилий достигает оптимального уровня.
Таким образом, большинство моторных качеств обнаруживает наибольшую восприимчивость к факторам, стимулирующим их развитие в предпубертатный и пубертатный периоды. Например, для тренировки скоростных качеств наиболее благоприятным можно считать раннее детство и частично предпубертатный и пубертатный периоды, для тренировки мышечной силы – использовать предпубертатный период и юность, а для тренировки выносливости – окончание пубертатного периода и юность.
Еще одним важным аспектом моторики является выяснение вопроса о способах и возможных пределах стимуляции развития двигательных качеств и двигательной функции в целом. Имеется проблема выработки рекомендаций по объему физических нагрузок у детей, так как она связана с ограниченными возможностями детского организма в энергообеспечении мышечной деятельности и одновременно высокими потребностями в пластических материалах, используемых в процессах роста, увеличения массы тела, перестройках тканей в связи с их функциональным созреванием.

С этой точки зрения наиболее благоприятным периодом для постепенной интенсификации физической активности является период от 3-х лет до примерно 10-12 лет, поскольку в этом периоде затраты на рост тела значительно меньше, чем в более раннем детстве (до 3-х лет) или в пубертатном периоде. Особенно это касается упражнений, требующих высоких энерготрат, тогда как упражнения меньшей мощности могут успешно использоваться в период полового созревания.
Таким образом, целенаправленное совершенствование моторики у спортивно одаренных детей может осуществляться лишь с учетом индивидуальной морфо-функциональной структуры двигательных качеств, особенностей развития, способности к моторному обучению.
ЛЕКЦИЯ №6-7.
ГЕНЕТИЧЕСКИЕ МАРКЕРЫ СПОРТИВНЫХ ЗАДАТКОВ. 

Устойчивую основу индивидуальных характеристик человека составляет его конституция, понимаемая в широком смысле – морфологическом, функциональном, психофизиологическом и психическом.

Под генетически заданной конституцией понимают совокупность наследственной информации, которая определяет стабильные и специфические особенности реактивности организма на внешние воздействия, темпы его роста и развития, характер процессов жизнедеятельности. Внешним выражением генетической конституции человека является своеобразие его фенотипической конституции, которое можно изучить по специфическим признакам организма – генетическим маркерам.

Маркером называют легко определяемый, устойчивый признак организма, жестко связанный с его генотипом, по которому можно судить о вероятности проявления другой, трудно определяемой характеристики организма.

Генетические маркеры имеют следующие основные свойства:

· они имеют жесткую генетическую детерминированность (коэффициент наследуемости, как правило, порядка 1,0);

· они полностью проявляются в последующих поколениях и хорошо выражены (т. е. имеют полную пенетрантность и высокую экспрессию);

· они наследуются согласно законам Менделя;

· они практически мало зависят от факторов внешней среды;

· они не меняются в течение жизни человека.

Генетические маркеры позволяют распознавать наследственные задатки человека, его врождѐнные возможности. Для практических целей исследования удобно различать маркеры абсолютные и условные. 

Маркеры абсолютные в наибольшей степени наследственно обусловленны. К ним относят группы крови (системы АВО и др.), показатели кожных узоров пальцев (дерматоглифика), особенности хромосомных наборов и др. Эти маркеры не изменяются у человека на протяжении всей его жизни.

Маркеры условные – менее детерминированные генетически. К ним относят соматотип человека, тип темперамента, характер, доминантность полушарий, тип моторной и сенсорной функциональной асимметрии, индивидуальный профиль асимметрии, состав (композиция) мышечных волокон, гормональные особенности и др. На их проявление заметное влияние оказывают внешние воздействия в течение жизни человека, которые могут их значительно изменять.

Отдельные признаки поведения человека, стиля его деятельности, зависимые от общих конституциональных особенностей организма, могут выявляться с помощью связанных с ними маркеров. Связь маркера с другими признаками организма объясняют двумя возможными механизмами. Во-первых, это может быть в результате особой способности одного гена (маркера) влиять на активность многих других генов (плейотропность).

Например, у человека белая прядь волос сочетается с нарушением зрения и бесцветностью кожи. Во-вторых, ген-маркер может быть сцеплен с другими генами, т.е. располагаться в непосредственной близости от них в одной и той же хромосоме и вместе переходить от родителей к потомкам.

Представления о генетических маркерах в спорте, оформившиеся в последние десятилетия, позволяют сформулировать новые принципы подхода к проблеме спортивного отбора и спортивной ориентации. Сдвиг в сторону более ранних сроков начала занятий многими видами спорта, в особенности спортивной гимнастикой, плаванием, фигурным катанием, все более усложняет практику спортивного отбора. Среди детей 5-6-летнего возраста невозможно различить спортивно-важные качества организма, соответствующие моделям спортсменов высокой квалификации, так как они еще не сформированы в детском организме. В связи с этим вопросы начального отбора и ориентации на ранних этапах онтогенеза необходимо решать иным способом, чем на этапах спортивного совершенствования и мастерства. Однако и в более старшем возрасте педагогические прогнозы успешности спортсменов часто (до 40-50% случаев) оказываются неправильными, так как, в первую очередь, связываются с результатами соревнований, которые могут зависеть от многих случайных условий.

Новым подходом к этим проблемам является использование генетических маркеров. При этом следует иметь в виду, что многие физические качества и спортивные способности определяются целым комплексом генетических задатков и отражающих их маркеров. Это требует выделения ведущих задатков и соответственно ведущих маркеров. Например, предлагается для успешного прогнозирования развития такого многопрофильного качества, как выносливость, зависящего от состояния различных систем организма (сердечно-сосудистой, дыхательной, мышечной) и характера обменных процессов, использовать в качестве ведущего маркера преобладание медленных мышечных волокон над быстрыми в скелетных мышцах спортсмена.

Важным аспектом в прогностическом отборе на этапе начальной подготовки является также использование генеалогического метода генетики – поиска перспективных детей в семьях известных спортсменов.
Состав мышечных волокон как генетический маркер.
Состав (композиция) мышечных волокон определяется генетическими факторами. В составе скелетных мышц у взрослых людей различают три типа мышечных волокон: медленные неутомляемые (окислительные I-го типа); быстрые неутомляемые (окислительные или промежуточные II-а типа); быстрые гликолитические (гликолитические II-б типа).

Медленные волокна I-го типа или медленные окислительные – это выносливые и легко возбудимые волокна, с богатым кровоснабжением, большим количеством митохондрий, запасом миоглобина и с использованием окислительных (аэробных) процессов энергообразования. Их в среднем у человека 50,4 %. Они легко включаются в работу при малейших напряжениях мышц, очень выносливы, но не обладают достаточной силой. Чаще всего они используются при поддержании позы или другой ненагрузочной статической работы.

Быстрые утомляемые волокна II-б типа, или быстрые гликолитические, используют анаэробные процессы энергообразования (гликолиз). Они менее возбудимы, включаются при больших нагрузках и обеспечивают быстрые и мощные сокращения мышц. Зато эти волокна быстро утомляются. Их примерно 31,1 %.

Быстрые неутомляемые окислительные волокна – это волокна промежуточного типа (II-а), их 18,5%.

В среднем для разных мышц характерно различное соотношение медленных (I-типа) и быстрых (II-а и II-б) мышечных волокон. Так, в трехглавой мышце плеча преобладают быстрые волокна (67%) над медленными (33%), что обеспечивает скоростно-силовые возможности этой мышцы, а для более медленной и выносливой камбаловидной мышцы характерно наличие 84 % медленных и всего 16 % быстрых волокон.

К моменту рождения человека его мышцы содержат лишь медленные волокна, но под влиянием нервной регуляции устанавливается в ходе онтогенеза генетически заданное индивидуальное соотношение мышечных волокон разного типа. Состав мышечных волокон в одной и той же мышце имеет огромные индивидуальные различия, зависящие от врожденных особенностей человека.

По данным биопсии было выявлено большое разнообразие в пропорциях медленных и быстрых волокон разных людей. Количество быстрых волокон варьирует в следующих пределах – для латеральной головки четырехглавой мышцы бедра – 24-85 %, для камбаловидной мышцы – 44-95%, для икроножной мышцы 16-85% и т. п.

Кроме того, отмечены некоторые половые различия: в латеральной головке четырехглавой мышцы бедра количество медленных волокон у мужчин колеблется от 20 до 80%, а у женщин – от 30 до 75 %.

В процессе спортивной тренировки характерный для каждого организма состав мышечных волокон не изменяется. Возможна только гипертрофия отдельных волокон, также изменение свойств промежуточных волокон. 

В связи с характерной для индивидуума стабильностью состава (композиции) мышечных волокон и корреляцией этого показателя со многими генетическими признаками он может служить надежным маркером для решения многих проблем спортивной генетики.

Найдена связь между количеством медленных волокон в четырехглавой мышце бедра и величиной МПК, которая сохраняет прямо пропорциональный характер.

Значимость типологии мышечных волокон как генетического маркера аэробных возможностей подтверждается данными о количестве медленных волокон I-типа у спортсменов различных видов спорта: у нетренированных людей – 51 %, у высококвалифицированных гребцов – 66,5 %, у бегунов на длинные дистанции – 73,7 %.

Поскольку длительный тренировочный процесс не вносит изменений в состав мышечных волокон скелетных мышц, то этот генетический маркер может использоваться уже на начальных этапах отбора. Среди спортсменов высшего уровня различий по этому показателю в каждом виде спорта практически не существует, что является результатом многолетнего отбора.

Для прогнозирования пригодности людей к занятиям физическими упражнениями различной мощности и продолжительности рекомендуют ориентироваться на следующие показатели состава мышечных волокон:

· в видах спорта с однократным выполнением работы максимальной мощности, продолжающейся до 10-30 сек – менее 20% медленных волокон I типа (таких людей в популяций примерно 8%);

· для физической работы субмаксимальной мощности (длительностью от 30-40 сек до 3-5 мин) – 20-40% медленных волокон (таких лиц 23%);

· для работы на выносливость (от 30-40 мин до нескольких часов) – более 60% медленных волокон (таких лиц 27%);

· для работы переменной мощности (в ситуационных видах спорта – спортивных играх, единоборствах) – около 50% (40-60%) медленных волокон (таких лиц 42%).

В особую группу (около 10%) выделяют людей, способных выполнять любую работу и имеющих в составе скелетных мышц 50% и более промежуточных волокон II-а типа и около 20% волокон I типа.

При несоответствии состава мышечных волокон характеру выполняемой работы рост спортивного мастерства прекращается, и такие спортсмены отсеиваются в процессе многоэтапного отбора.
Группы крови как генетические маркеры спортивных способностей.

За последнее время накоплены данные о роли отдельных групп крови (прежде всего, системы эритроцитарных антигенов АВО) как серологических генетических маркеров. Было показано, что скорость и координация движений лучше выражены у детей с третьей (В) группой крови, несколько меньше – с четвертой (АВ) группой. Показатели силы и мощности движений выше у детей с четвертой (АВ) крови. Подтверждаются особенные способности к спринту у лиц, имеющих групповую принадлежность к первой и третей групп крови. Среди спортсменов технических видов спорта более половины имели вторую (А) группу крови.

Дерматоглифика в прогнозировании задатков.

Дерматоглифы – это узоры на подушечках пальцев рук и ног (а также узоры на ладонях и стопах). Они являются одной из важнейших индивидуальных характеристик человека. Пальцевые узоры – это не изменяющийся в течение жизни, легко наблюдаемый наследуемый признак. Особенности дерматоглифов закладываются в процессе внутриутробного развития. Под влиянием андрогенов формируются различия узоров дерматоглифики мужского и женского организма. Считают, что дерматоглифы являются маркером темпов пренатального роста производных эктодермы.

Установлено, что гены, детерминирующие определенные фундаментальные биохимические процессы в организме, многие врожденные задатки и темпы развития человека, тесно связаны с другими генами, формирующими особенности пальцевых узоров кожи. Эта связь определила значимость дерматоглифики как генетического маркера спортивных возможностей.

При анализе дерматоглифов используют качественные и количественные показатели. При качественной оценке учитывают три основных типа пальцевых узоров: наиболее простой – арка (А), затем петля (L) и наиболее сложный – завиток (W). При количественной оценке чаще всего производят подсчет числа гребней на обеих руках (суммарный гребневой счет). Число гребешков считают по количеству их пересечений с линией, идущей от центра узора к дельте (рис. 8).
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Рис. 8. Типы основных пальцевых узоров человека: W – завиток; U – ульнарная петля; R –  радиальная петля; А –  дуга, d – дельта узора, о –  центр узора.

В ходе анализа дерматоглифов определяют количество узоров разного типа на десяти пальцах рук и выявляют типы пальцевой формулы:

AL (с преобладанием дуг) свидетельствуют о низком уровне развития физических качеств;

AL (с преобладанием петель) говорит о способности к реализации физического потенциала в короткое время с относительно большой мощностью (креатинфосфатный механизм энергообеспечения) с ограниченными требованиями к сложно-координационным способностям;

ALW свидетельствует о физическом потенциале с реализацией в аэробном механизме энергообеспечения (выносливость);

10L свидетельствует о склонности к высокой реализации физического потенциала в очень короткое время (креатинфосфатный механизм энергообеспечения);

LW и WL определяют высокие адаптационные возможности в условиях высокомощностной и длительной деятельности со сложным двигательным стереотипом; но индивиды с WL несколько адаптационно ограничены из-за напряженности регуляторных процессов, что проявляется и в неустойчивости нервно-мышечных и поведенческих реакций в экстремальных условиях.
Затем производят расчет тотальных признаков пальцевой дерматоглифики: Д10 и суммарный гребневый счет. Проводят сопоставление пальцевой дерматоглифики индивида с модельными значениями элитных спортсменов для разных групп видов спорта (табл. 3).

По соотношению суммарного гребневого счета к дельтовому индексу определяют устойчивость регуляторных систем организма к действию физических нагрузок. Если СГС/Д10 близко к 10, это свидетельствует об устойчивости регуляторных механизмов.

Если СГС/Д10 сильно отклоняется от 10, это свидетельствует о неустойчивости регуляторных механизмов, провоцирующих снижение возможностей при экстремальных и нестандартных ситуациях.

Если СГС/Д10 значительно меньше 10, это свидетельствует о риске снижения физических возможностей.

Таблица 3.
Модельные значения признаков пальцевой дерматоглифики для спортсменов высокой квалификации разных групп видов спорта с учетом генерального признака специализации
	Направленность вида спорта
	Дельтовый индекс
	Суммарный гребневый счет
	Тип пальцевой формулы

	Циклика
скорость-сила
	Менее 10
	Менее 110
	AL ALW 10L

	Циклика
выносливость
	10-13
	111-130
	ALW LW

	Ациклика
выносливость-
координация
	12-15
	120-150
	LW WL

	Ациклика
координация-
выносливость
	14 и выше
	140 и выше
	WL LW


Использование дерматоглифических маркеров предлагают для спортивной ориентации детей и отбора перспективных детей для отдельных видов спорта.

Установлено, что у детей старшего дошкольного возраста показатели суммарного гребневого счета достоверно коррелируют с высоким уровнем скоростно-силовых качеств – результатами прыжков в длину с места, метаниями мяча на дальность, результатами бега на 10 м.

У девочек и девушек 6-17 лет выявлена достоверная связь между величиной максимального потребления кислорода (MПК) и суммарным гребневым счетом  при сочетании с ульнарными петлями. Прогноз высокой аэробной работоспособности по этим дерматоглифическим показателям точен с вероятностью 78-84%. Следовательно, детей с такими признаками дерматоглифики можно считать перспективными для занятий греблей, велоспортом, лыжными гонками, стайерским бегом и другими видами спорта на выносливость. Детей с преобладанием завитков  и суммарным гребневым счетом порядка 130-140 можно считать перспективными в видах спорта, требующих гибкости и координации, – гимнастика, акробатика, прыжки в воду, фигурное катание и т. п.

Дерматоглифические маркеры оказались эффективными и для более высоких этапов спортивного отбора, для характеристики квалифицированных спортсменов и составления прогнозов их дальнейшего роста. 
Гормональные маркеры в спорте.

Специфическими маркерами являются отдельные гормоны и их соотношения в крови, которые могут служить показателями морфологических особенностей и поведенческих реакций человека.

Особое значение в спорте имеет проявление адреногенитального синдрома – врожденной аномалии надпочечников, которая обусловлена патологическим геном в 6-й хромосоме и сопровождается нарушением биосинтеза половых гормонов. У женщин с этой аномалией имеется нормальный набор хромосом (46 XX) и повышенный уровень андрогенов в крови – гиперандрогения. Они представляют собой особый тип женского организма – маскулинных женщин. При указанном синдроме в надпочечниках происходит блокирование синтеза глюкокортикоида кортизола и повышение синтеза андрогенов. В результате нормальное соотношение женских и мужских половых гормонов (эстрогенов и андрогенов) изменяется в пользу андрогенов. Гормональные перестройки приводят к нарушениям в половой системе, одновременно наблюдаются многочисленные морфофункциональные и психологические особенности, отличающие маскулинных женщин от обычных («фемининных») женщин. Отмечается увеличение роста и мышечной массы, преобладание быстрых мышечных волокон в скелетных мышцах, снижение жирового компонента в составе тела, строение тела формируется по мужскому типу. Изменения деятельности мозга сопровождаются проявлением мужских черт поведения, например, повышенной агрессивностью.

У женщин-спортсменок маскулинный тип проявляется значительно чаще, чем в обычной популяции.
Использование гормональных маркеров может служить существенной характеристикой при составлении прогнозов в ходе спортивного отбора. Однако следует отметить, что если уровень тестостерона у женщины-спортсменки превышает 10 нмоль/л, то она автоматически отстраняется от участия в женских соревнованиях.
Соматотип как генетический маркер.

Существенно значимым маркером физических качеств и двигательных возможностей человека можно считать его соматотип.

Соматотип – это широкое биологическое понятие, характеризуемое рядом независимо варьирующих признаков и темпами развития. В 70-х годах была сформулирована концепция о взаимосвязи габаритных размеров и компонентного состава тела с функциональными, силовыми и скоростно-силовыми показателями.

Элитная группа спортсменов представляет собой самостоятельную популяцию, сформированную в процессе многоступенчатого отбора и адаптированную к предельным физическим нагрузкам. Длина и масса тела спортсменов высшей квалификации могут отклоняться от средних популяционных величин.

Основой генетической диагностики является комплекс морфологических признаков – пропорции тела, степень жироотложения, форма скелетных мышц и типологический состав их волокон, все то, что определяет соматотип человека (рис. 9).

Крайними соматотипами являются эктоморфный и эндоморфный типы.
Эктоморф (астеник, долихоморф) – характеризуется узкими пропорциями тела, выраженным качеством интроверсии. Одной из наиболее характерных черт у них является замедленный темп роста и развития, растянутость этих процессов во времени, тенденция к долгожительству.

Эндоморф (гиперстеник, брахиморф) – отличается широкими пропорциями тела, выраженным качеством экстраверсии. В отличие от эктоморфов у них рост и развитие ускорены, рано наступает функциональная активация половых желез, что приводит к прекращению роста костей в длину, снижению роста.

Эктоморфы и эндоморфы представляют собой крайние соматотипы, но большая часть людей относится к промежуточному типу (мезоморфы), у которых более разнообразна и сложна связь соматотипа с функциональными особенностями. Мезоморфов отличают значительное развитие скоростно-силовых качеств, гибкости и средние значения силы и выносливости.
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Рис. 9. Соматотипы у человека.

Значимость соматотипа как маркера силовых возможностей зависит от периода онтогенеза. В детском возрасте и у подростков связь соматотипа с абсолютной и относительной силой скелетных мышц весьма тесная, но с возрастом эта корреляционная связь снижается. Зато повышается роль парциальных и объемных размеров отдельных частей тела (в зависимости от вида спорта).
Известно, что на соматотип оказывают влияние как эндогенные, так и экзогенные факторы. Определение соматотипа ребенка может помочь более правильному отбору для занятий спортом, а также индивидуализировать спортивную тренировку.

Например, метатели имеют большую длину тела, длину ноги и руки, ширину плеч и ширину таза, т.е. относятся к смешенному соматотипу. У пловцов есть признаки как эктоморфа (длинные ноги, короткое туловище, относительно узкий таз), так и эндоморфа (средней ширины плечи, относительно короткие руки). Хорошо развитая мускулатура пояса верхних конечностей и грудной клетки, узкий таз и длинные ноги обусловливают своеобразную каплевидную форму тела пловцов, уменьшающую вихревое сопротивление воды. Относительно короткие руки оказывают влияние на качество гребка (меньше плечо силы сопротивления, меньший момент инерции руки при переносе и т.п.).

Тяжелоатлетам свойственны преимущественно черты мезоморфа и эндоморфа; признаки эктоморфии у них отсутствует. Наряду с этим тяжелоатлеты различных весовых категорий характеризуются неодинаковыми пропорциями тела. Спортсмены наилегчайшей и полулегкой весовых категорий коротконогие и широкоплечие, тяжелоатлеты легкой и полулегкой весовых категорий средненогие и широкоплечие, представители всех остальных весовых категорий имеют длинные ноги и широкие плечи.
У баскетболистов преимущественно длинные ноги и узкие плечи, т.е. эктоморфный соматотип. Для гимнастов характерен смешанный мезоморфно-эктоморфный соматотип.

Если сопоставить размеры сегментов верхней конечности, то у гимнастов относительно короткие плечо и предплечье, но длинная кисть, что важно для захвата снаряда. Для баскетболистов характерна большая длина плеча при средней длине предплечья и кисти. У волейболистов достаточно длинные плечо и (особенно) предплечье с относительно короткой кистью. Что касается сегментов нижней конечности, то у гимнастов большая длина бедра, у баскетболистов – голени. 

Соматотип борцов определяет главным образом индивидуальные особенности техники. При выполнении преодолевающей работы (преодоление силы противника), по-видимому, в лучших условиях будут находиться борцы с короткими конечностями, так как эффективность в данном случае будет зависеть от относительной величины силы мышц (отношение силы мышц к весу тела). Борцам, имеющим длинные конечности, легче выполнять приемы, связанные с моментом скручивания, сгибания, т.е. такие, в которых результат в основном зависит от умения создать противнику условия неустойчивого равновесия.
Длинные конечности способствуют созданию большего момента вращения и снижают эффективность защитных действий противника с меньшими абсолютными размерами тела. Чем длиннее кисть, тем удобнее осуществлять захват конечностей и удержание противника. 
Установлено, что на спортивные достижения в легкой атлетике, прежде всего, влияют тотальные размеры тела. Дж. Таннер, проводивший исследования участников многих олимпийских игр, показал, например, среди бегунов самый большой рост у барьеристов, специализирующихся на дистанции 100 м – 184 см, у бегунов, специализирующихся на «гладких» дистанциях, рост тем меньше, чем длиннее дистанция: у бегунов на 400 м –  180 см, на 800 м – 178,5, на 1500 м – 178 см, на 5000 м – 173 см, на 10 000 м – 172, у марафонцев – 167 см, т.е. падает весоростовой индекс (от 401 до 320 г/см), уменьшается величина абсолютной поверхности тела и увеличивается значение относительного веса тела.
Прыгуны в высоту имеют средний рост 189 см, дискоболы – 189 см, а толкатели ядра – 196 см. Такой рост у толкателей ядра объясняется тем, что дальность полета ядра (при прочих равных условиях) тем больше, чем выше от земли находится точка вылета ядра, т. е. чем выше спортсмен. Наряду с этим большое значение для высоких достижений в легкой атлетике имеют пропорции тела. Так, в спринте особую роль играет не длина тела, а относительная длина ног. Наибольшая длина ног по отношению к длине тела у прыгунов составляет 51,5%, у спринтеров 49, у ходоков 48%. Э.Г. Мартиросов, исследовавший марафонцев, показал, что спортивные результаты у них возрастают с увеличением длины тела и его абсолютной и относительной поверхности, с уменьшением обхвата бедра, массы подкожно- жировой клетчатки.
Индивидуальный профиль функциональной асимметрии как генетический маркер.
В качестве генетических маркеров возможно использование различных показателей функциональной асимметрии человека.

Индивидуальный профиль асимметрии – это присущее человеку сочетание моторных, сенсорных и психических асимметрий-симметрий, которое отражает распределение доминирования активности мозга в организации соответствующих функций.

У многих людей отмечается правосторонняя асимметрия рук, ног, зрения (по прицельной способности), слуха (по восприятию речи) и левосторонняя асимметрия в функциях осязания, обоняния и вкуса. 
Индивидуальный профиль асимметрии включает в себя прежде всего моторную, сенсорную и психическую асимметрию.
Моторная асимметрия – совокупность признаков неравенства функции рук, ног, мышц правой и левой половины туловища.
Сенсорные асимметрии – совокупность признаков функционального неравенства правой и левой частей сенсорных систем.
Психическая асимметрия – нарушение симметрии собственно психических (психосенсорных и психомоторных) процессов.

Психическая асимметрия включает в себя психосенсорные и психомоторные процессы.
Психосенсорные процессы связанны с чувственным познанием внешнего и внутреннего мира соотносят с функциями правого полушария. Обработка этой информации происходит в настоящем времени с участием следов прошлых раздражений, хранящихся в памяти, т.е. с участием прошедшего времени. К функциям правого полушария относят целостное и одномоментное восприятие зрительно-пространственных впечатлений.
Психомоторные процессы связаны с абстрактно-логическим познанием, речевой регуляцией движений и двигательными асимметриями. Их связывают с функциями левого полушария. Протекая в настоящем времени, они направлены в будущее время, так как программируемые действия и прогнозируемые их результаты будут осуществляться в дальнейшей жизни человека. Левое полушарие осуществляет детальный анализ событий, производя их последовательную обработку.
Правое полушарие методом дедукции (от синтеза к анализу) оперативно оценивает ситуацию, левое полушарие на основе индукции (от анализа к синтезу) разрабатывает стратегию поведения. Результаты этого процесса передаются в противоположное полушарие по системе волокон мозолистого тела. Таким образом, левое полушарие определяет цели, правое – их выполняет.

Профиль функциональной межполушарной асимметрии мозга является нейрофизиологическим проявлением различий доминирования полушарий мозга (табл. 4).
Доминирование левого полушария ассоциируется у человека с большим словарным запасом, активным его использованием, с высокой двигательной активностью, целеустремленностью, выраженной способностью к экстраполяции и прогнозированию. Доминирование правого полушария и амбидекстрию связывают с высокими показателями социальной интроверсии и тревожности, эмоциональной несдержанностью, боязливостью, снижением самоконтроля и признаками социальной дезадаптации. Человек с преобладанием правого полушария предрасположен к воспоминаниям, он глубоко чувствует и переживает, но медлителен и малоразговорчив; у него затруднена обработка вербальной информации, он хуже адаптирован к монотонной и напряженной деятельности. Наибольшая выраженность подобных черт наблюдается у праворуких людей с ведущим левым ухом и глазом.

Таблица 4.
Функциональные различия левого и правого полушарий мозга в процессе умственной деятельности (В.В. Плотников, Н.В. Вязовец)
	Левое полушарие
	Правое полушарие

	Осуществляет обработку вербальной информации
	Осуществляет обработку невербальной информации

	Связано с долговременной словесной памятью
	Связано с несловесной (зрительной) памятью

	Доминирует при решении вербально-логических задач
	Доминирует при решении наглядно-образных задач

	Воспринимает буквы, цифры, слова. Обеспечивает схематическое абстрактное мышление с отвлеченными обобщениями
	Обеспечивает анализ конкретных индивидуальных признаков объекта и формирование гештальта, лежащего в основе мгновенного анализа сложных сигналов

	Содержит механизмы абстрактного мышления
	Содержит механизмы конкретного мышления

	Связано с вербальным анализом
	Связано с наглядно-образным мышлением

	Участвует в восприятии знакомых стимулов
	Участвует в обработке новых стимулов

	Осуществляет последовательную обработку информации
	Осуществляет параллельную обработку информации

	Обеспечивает преимущество в использовании множеств дескриптивных систем, представляющих собой набор дискретных правил декодирования и переработки информации
	Обеспечивает преимущество в создании новых дескриптивных систем и более эффективное решение задач при отсутствии адекватной задачи

	Осуществляет аналитическую обработку информации
	Осуществляет холистическую обработку информации

	Уступает правому полушарию в процессе сравнения и принятия решения
	

	Осуществляет последовательную обработку информации, выделение абстрактных свойств раздражителей
	Осуществляет единовременную обработку информации, выделение конкретных свойств раздражителей


Концепция доминантности полушарий, согласно которой во всех гностических и интеллектуальных функциях ведущим у «правшей» является левое полушарие, а правое оказывается «глухим и немым», просуществовала почти столетие. Согласно современным представлениям правое полушарие – не второстепенное, зависимое, а обладает особыми возможностями. В правом полушарии осуществляется более полная оценка зрительных стимулов, тогда как в левом оцениваются только наиболее существенные признаки. Повышенная вовлеченность правого полушария в текущий информационный процесс является характерным признаком чрезвычайно высокого интеллекта (рис. 10).
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Рис. 10. Дихотомические представления о функциональной асимметрии полушарий головного мозга
Положительные эмоции возникают, когда больше активно левое полушарие. При ложной тревоге и в ситуации допущения ошибок активно правое полушарие. Лидирующая роль правого полушария в генезе ошибок говорит о его преимущественном отношении к отрицательным эмоциям. Интенсивность эмоционального напряжения (положительного или отрицательного) связывают с активностью теменно-височных отделов правого полушария. Именно от них зависит выход эмоционального напряжения на вегетативные функции, который проявляется сдвигами ЧСС, артериального давления, секреции кортизона.

От степени функциональной асимметрии мозга зависят индивидуальные особенности реагирования на стресс, возможности адаптации к экстремальным климатогеографическим факторам среды, так как функциональная асимметрия мозга генетически детерминирует организацию связей мозга и гормонального статуса человека. Согласно модели латеральной мозговой организации эмоциогенных систем, левополушарные системы (корковые и подкорковые образования) связаны с «гиперстеническими» эмоциями, а правополушарные – с «астеническими». 

Моторная асимметрия как генетический маркер.

Ведущую конечность определяют по следующим признакам:
- ее предпочтение при выполнении действия одной рукой или ногой;
- более высокая эффективность по силе, точности и быстроте включения;
- доминирование при совместной деятельности обеих конечностей.
У большинства людей (в 75% случаев) правая рука является ведущей, а связанное с ней левое полушарие – доминантным. Гораздо меньше среди населения левшей – примерно 5-10% и обоеруких, или амбидекстров – 15-20%.
В левом полушарии расположен речевой центр Брока, величина речедвигательных полей и моторных корковых полей больше, чем в правом полушарии. Кроме того, большее число волокон кортикоспинального (пирамидного) тракта после перекреста направляется на правую сторону спинного мозга, т. е. иннервирует мышцы правой стороны тела.
Моторные двигательные центры у левшей могут располагаться в правом полушарии, либо в левом, либо асимметрия отсутствует. Моторные центры речи лишь у немногих леворуких расположены в правом полушарии, которое контролирует движения левой руки. У большинства левшей они локализуются в левом полушарии, а у небольшой части – в обоих полушариях.
Таким образом, наряду с доминированием левого полушария у правшей и правого у левшей может быть одновременное участие обоих полушарий, а также их попеременное доминирование при управлении движениями.
У правшей, как правило, ведущая правая рука превосходит левую по длине, размеру кисти, имеет большую мышечную массу, мышечные волокна ее толще и сильнее. Ведущая правая рука легче и раньше включается в двигательные акты, выполняет их более координированно, точнее дозирует усилия. Левой же руке у правшей отводится преимущественно подсобная роль. Она более вынослива к статическим усилиям, чаше служит опорой при выполнении различных операций. Обнаружено, что мышцы неведущей левой руки содержат больше быстрых мышечных волокон, характеризуются лучшими взрывными сократительными свойствами и в большей степени подвержены утомлению.
У праворуких людей двигательные навыки правой руки формируются быстрее и легче автоматизируются. В обычных условиях целенаправленной деятельности неведущая левая рука существенно отстает от ведущей правой по своим координационным возможностям. Однако в экстремальных ситуациях, при выполнении многоцелевых программ деятельности, когда создаются необычные трудности для программного управления действиями правой руки, эффективность левой руки оказывается более высокой. 
Преобладание правой руки не связано с обязательным доминированием правой ноги. В 70% случаев у праворуких людей ведущей является левая нога, т. е. имеется так называемая перекрестная асимметрия. Лишь для пятой части населения характерно наличие ведущей правой руки и правой ноги и всего около 5% людей имеют ведущие левую руку и левую ногу. У левшей весьма мало выражена перекрестная асимметрия. Среди женщин левши встречаются в 2-3 раза реже, чем среди мужчин.

Роль генетических и средовых влияний на моторную асимметрию.
Часть исследователей считает функциональную асимметрию признаком, который в основном контролируется генетически: большая часть людей имеет доминантный ген, определяющий праворукость, а при его отсутствии возможна леворукость.
По другой точке зрения, доминирование руки является функцией двух генов. Один ген определяет полушарие, контролирующее положение центра речи: доминантный аллель этого гена определяет локализацию центра речи в левом полушарии, а рецессивный аллель – в правом полушарии. Второй ген определяет лишь, какой рукой будет управлять речевое полушарие. 
Таким образом, ген, контролирующий леворукость, обладает неполной возможностью проявления (пенетрантностью) в последующих поколениях.
Влияние генотипа на появление левшества подтверждается давно известными данными: вероятность появления левши у праворуких родителей очень низка.
Вместе с тем имеются существенные средовые влияния на показатели функциональной асимметрии. Моторная асимметрия изменяется с возрастом, под влиянием специального переучивания, в результате многолетних занятий некоторыми видами спорта и т. п.
В онтогенезе наблюдается постепенное развитие моторных функций. У детей 2-3 лет отмечается лишь 33% праворуких, 13% леворуких, и у 54% отсутствует моторная асимметрия. Формирование генетически детерминированной асимметрии продолжается до пятилетнего возраста. 
При освоении симметричных движений скорость их формирования выше на ведущей  стороне в возрасте 9-11 и 15-17 лет, но в переходный период (13-15 лет) быстрее формируются навыки на неведущей стороне.
Хорошо выраженная в молодом возрасте моторная асимметрия по мере старения организма постепенно сглаживается. 
Большое влияние на рождение левшей оказывает возраст матери. Частота рождаемости левшей резко возрастает, когда возраст матери превышает 35-40 лет. Это указывает на роль средовых факторов в изменении генетической информации.
В целом, функциональная асимметрия находится почти в равной степени как под генетическим, так и средовым контролем. 
Определение ведущей конечности имеет большое значение для спортивной практики.
Чем больше длина дистанции в циклических видах спорта и чем больше симметричность упражнений в ациклических видах спорта, тем большую роль играет равнозначность правых и левых морфофункционалъных показателей опорно-двигательного аппарата спортсмена.

Установлено, что в лыжных гонках на 30 км в составе первой десятки на финише оказываются спортсмены, имеющие наименьшую асимметрию показателей как верхних, так и нижних конечностей. При ярко выраженной моторной асимметрии на неведущей конечности быстрее происходит падение силы и развивается утомление.

В тяжелой атлетике наиболее высокого уровня спортивного мастерства достигают атлеты, имеющие наименьшие величины моторной асимметрии мышц рук и ног.
Наряду с симметризацией двигательного аппарата при тренировке в видах спорта с симметричной структурой упражнений происходит усиление асимметрии в деятельности коры больших полушарий.
Использование показателей функциональной асимметрии в качестве генетических маркеров имеет особенно важное значение в процессе отбора в виды спорта с асимметричной структурой движений.
Неравномерное морфологическое развитие, одностороннее преобладание физических качеств и асимметрия двигательных действий особенно выражены при большом спортивном стаже и более ранней специализации. Ведущая конечность выполняет более активные действия, регулируя работу неведущей. У велосипедистов ведущая нога развивает большие усилия и при нажиме, и при подтягивании педали, определяя тем самым темп педалирования и подчиняя ему действия неведущей ноги. В футболе асимметричные технические приемы (например, удары по мячу) выполняются в основном ведущей ногой, а неведущая осуществляет вспомогательную функцию опоры. При выполнении прыжков (в фигурном катании, барьерном беге и пр.) ведущая нога оказывается маховой, а неведущая – толчковой. Левую ногу как толчковую используют до 90% прыгунов в высоту, около 60% прыгунов в длину; большие ее усилия отмечаются у 86% бегунов на короткие дистанции.
В асимметричных упражнениях (прыжки, метания) усиление в процессе тренировки асимметрии с акцентом на ведущую конечность на этапе непосредственной подготовки к соревнованиям повышает надежность соревновательной деятельности.
Среди фехтовальщиков – финалистов крупнейших международных соревнований представительство левшей в 10 раз превышает средние популяционные данные. Рапиристы-левши высокого класса (мастера спорта и мастера спорта международного класса) по сравнению с праворукими спортсменами имеют большую скорость простой зрительно-двигательной реакции, обеспечивающую успешность простых и быстрых действий, но худшую скорость переработки сложной информации, большее латентное время реакции с выбором, что затрудняет использование более сложных технико-тактических действий и принятие решений в сложных ситуациях.
Показано, что рапиристы-левши высокой квалификации по сравнению со спортсменами-правшами той же квалификации отличаются более высоким уровнем реактивной и личностной тревожности, неуравновешенным типом нервной системы. У них преобладает предметно-образное мышление и меньшая способность к абстрактно-логическому мышлению, преобладание холерического и меланхолического темперамента. Они предпочитают более простых технико-тактические действия с большей скоростью их выполнения.

Профиль моторной асимметрии определяет наиболее предпочитаемую «удобную» сторону вращения в фигурном катании, в гимнастике («винт») и других видах спорта. Например, в фигурном катании леворукие спортсмены одинаково успешно выполняют прыжки и пируэты вправо и влево, а праворукие фигуристы в 85% случаев вращаются только влево. Левый профиль асимметрии у борцов, боксеров, теннисистов, фехтовальщиков делает их неудобными соперниками для спортсменов с правым профилем асимметрии и обуславливает эффективность соревновательной деятельности.
Сенсорная асимметрия.

У спортсменов также отмечаются проявления сенсорной асимметрии: ведущим глазом у преобладающего числа спортсменов является правый (правоглазых – 85%, левоглазых – около 12%, без асимметрии – примерно 3%).

Ведущий глаз обладает более высокой остротой зрения, более обширным полем зрения, лучшим ощущением глубины пространства. В целом восприятие объекта в большей мере обеспечивается ведущим глазом, а восприятие окружающего фона – неведущим глазом.
Индивидуальный профиль асимметрии коррелирует с различными особенностями внимания. Леворукие спортсмены с доминирующим правым глазом характеризуются большей концентрацией внимания, а с доминирующим левым глазом – более выраженным распределением внимания, эффективностью в обнаружении объектов. 
Спортсмены, имеющие односторонний тип доминирования функций (либо левый, либо правый профиль асимметрии), отличаются более высоким уровнем подвижности нервных процессов и психических функций, более короткой сенсомоторной реакцией. Зато по сравнению с лицами со смешанным профилем асимметрии они быстрее утомляются, особенно после тренировок с предельными или околопредельными нагрузками.
Таким образом, показатели моторного доминирования конечностей и особенности индивидуального профиля асимметрии можно рассматривать как ценный генетический маркер успешности спортивной деятельности с учетом специфических требований к организму спортсмена в различных видах спорта.
Однако, в связи с недостаточно жесткой генетической детерминацией этих признаков (неполная доминантность гена) указанные показатели функциональной асимметрии испытывают значительное влияние средовых влияний, в том числе педагогических и тренерских. В процессе обучения и тем более переобучивания функциональная асимметрия может сглаживаться и даже изменяться на противоположную. Многолетний тренировочный процесс в ряде видов спорта естественным образом сглаживает моторную асимметрию, способствуя адаптации спортсменов к нагрузкам в избранной специализации. 
Тип высшей нервной деятельности как генетический маркер.

Соревновательная успешность спортсмена не может зависеть исключительно от деятельности мышечной, сердечно-сосудистой и дыхательной, а также от антропометрических и композиционных показателей.

Устойчивость к психологическому стрессу, особенности. темперамента и характера, способность к приему и переработке информации, умственные способности – далеко не полный перечень генетически детерминированных признаков высшей нервной системы, в той или иной степени важных для осуществления успешной спортивной деятельности. 
Согласно учению И.П. Павлова, нервная система обладает следующими свойствами:

· силой возбуждения и торможения (сильные-слабые). Сила – это её устойчивость к длительному воздействию раздражителя, как возбуждающего, так и затормаживающего типа. Слабая нервная система – нервная система высокой чувствительности;
· уравновешенностью процессов возбуждения и торможения (уравновешенные-неуравновешенные);
· подвижностью возбуждения и торможения (подвижные-инертные).
Их различное сочетание позволило выделить в организме 4 основные типа ВНД и соответствующие им темпераменты. 
Тип высшей нервной деятельности (ВНД) – совокупность врождённых и приобретённых свойств нервной системы, определяющих характер взаимодействия организма с окружающей средой и находящих своё отражение во всех функциях организма.

Темперамент – совокупность индивидуальных психических особенностей человека. Темперамент составляет основу развития характера человека. Согласно результатам психогенетических исследований, показатели наследуемости для черт темперамента составляют 30-60%, причем особенности темперамента, так же, как и другие психологические свойства зависят от суммарного влияния или взаимодействия многих генов. В необычных, экстремальных условиях на первый план выступают преимущественно врождённые механизмы высшей нервной деятельности.

Тип сильный неуравновешенный (холерик). Характеризуется сильным процессом возбуждения и более слабым процессом торможения, поэтому легко возбуждается й с трудом затормаживает свои реакции. Однако в процессе тренировки способен развивать недостаточное торможение.

Тип сильный уравновешенный подвижный (сангвиник). Отличается сильными, уравновешенными и высоко подвижными процессами возбуждения и торможения. Легко переключается с одной формы деятельности на другую, быстро адаптируется к новой ситуации.

Тип сильный уравновешенный инертный (флегматик). Имеет сильные и уравновешенные процессы возбуждения и торможения, но малоподвижный - медленно переключающийся с возбуждения на торможение и обратно. Долго засыпает и просыпается, с трудом переходит от одного вида деятельности к другому, зато вынослив при длительной работе. Медленно, но прочно адаптируется к необычным условиям внешней среды.

Тип слабый (меланхолик). Характеризуется слабыми процессами возбуждения и торможения, с некоторым преобладанием тормозного процесса, мало адаптивен, подвержен неврозам.
Описанные 4 типа ВНД представляют собой лишь крайние проявления особенностей нервной системы, между которыми может быть множество переходных типов.

Свойства нервной системы признаются в качестве лимитирующих факторов, особенно в ситуационных видах спорта (табл. 5). Например, их учет весьма важен при подборе игроков в командных видах спорта (волейбол, футбол и др.).
Высококвалифицированные спортсмены в своем большинстве (около 80 %) относятся к сильному типу нервной системы. Однако спортсмены, специализирующиеся в разных видах спорта, характеризуются значительными типологическими различиями. Так, например, среди высококвалифицированных волейболистов преобладающим типом ВНД являются сангвиники и практически отсутствуют флегматики, а среди велосипедистов-шоссейников, наоборот, основным типом ВНД являются флегматики и значительно меньше сангвиников.
Таблица 5.
Темперамент спортсмена и соответствующий темпераменту вид спорта
	Темперамент
	Виды спорта

	Холерик 
	Легкая атлетика (кроме длинных дистанций), тяжелая атлетика, футбол (амплуа: защита, полузащита, нападение), хоккей, некоторые виды борьбы, большой теннис и пр.

	Сангвиник 
	Игровые виды (баскетбол, волейбол, хоккей, футбол), синхронное плавание, фигурное катание и пр.

	Меланхолик 
	Плавание, шахматы, горные лыжи, настольный теннис и пр.

	Флегматик 
	Некоторые виды борьбы, плавание, настольный теннис, художественная и спортивная гимнастика, шахматы, аэробика, фигурное катание, велоспорт, биатлон, лыжные гонки, спортивная ходьба, марафон, триатлон, гиревой спорт и пр.


Спортсмены с инертными нервными процессами и высокой тревожностью медленно на первых порах осваивают двигательные навыки. Эффективность тренировочной и соревновательной деятельности ниже у спортсменов со слабой нервной системой, они плохо переносят частые выступления на соревнованиях.

По-разному происходит распределение сил на дистанции у различных спортсменов-велосипедистов, лыжников, конькобежцев. Первую половину дистанции быстрее проходят спортсмены со слабой нервной системой, но с высокой ее подвижностью - они создают задел во времени. Вторую половину дистанции быстрее проходят спортсмены с сильной, но инертной нервной системой, способные терпеть трудности. Аналогично этому, волейболисты с сильной нервной системой лучше проводят концовку соревновательной встречи, чем спортсмены со слабой нервной системой.

Успешная реализация международной программы «Геном человека» создала условия для раскрытия функций генов человека, которые определяют темперамент через гормоны и другие биохимические медиаторы. Биохимия и генетика позволяют установить психологические фенотипы людей.

ЛЕКЦИЯ №8.

МОЛЕКУЛЯРНО-ГЕНЕТИЧЕСКИЕ МАРКЕРЫ СПОРТИВНЫХ ЗАДАТКОВ И ГЕНЕТИЧЕСКОЕ ТЕСТИРОВАНИЕ В СПОРТЕ.

Каждый человек несет в себе уникальную генетическую информацию и программу для ее реализации. Соответственно, подход к выбору оптимального вида спорта и к построению тренировочного процесса должен быть строго индивидуальным. С помощью использования методов ДНК-диагностики можно определить особенности обмена веществ, состояния сердечно-сосудистой системы, опорно-двигательного аппарата, свойств высшей нервной деятельности индивида и т.д.

Выбор генов для определения наследственной предрасположенности к тому или иному виду спорта должен производиться с учетом того, что в разных видах спорта необходимы различные качества, например, выносливость или способность к кратковременным «взрывным» усилиям. 

Проведение ДНК-типирования по генам, определяющим спортивный потенциал, является особенно актуальным у юных спортсменов. Полученные данные являются объективным основанием для выбора оптимального вида спорта. 
В молекулярной генетике спорта под термином «молекулярно-генетический маркер» понимается определенный аллель гена (либо генотип, различные комбинации аллелей и генотипов), ассоциированный с предрасположенностью к занятиям каким-либо видом спорта (или группам видов спорта), развитием и проявлением какого-либо физического качества, а также с биохимическими, антропометрическими, композиционными, физиологическими, психологическими и другими показателями.

Согласно обнаруженным эффектам полиморфизмов генов, выделяют аллели (маркеры), ассоциированные с развитием и проявлением выносливости (кардиореспираторной и / или мышечной), скоростно-силовых качеств (быстроты, взрывной или абсолютной силы), морфологических признаков, а также с деятельностью высшей нервной системы.
Существуют также аллели полиморфных участков, ограничивающие двигательную деятельность человека – маркеры адаптации сердечно-сосудистой системы к физическим нагрузкам, интолерантности к физическим нагрузкам, повреждения головного мозга и опорно-двигательного аппарата.
Следствием такого ограничения двигательной деятельности в лучшем случае становится прекращение роста спортивных результатов, в худшем – развитие патологических состояний, таких как, например, выраженная гипертрофия миокарда левого желудочка с исходом в сердечную недостаточность. Что касается генетических маркеров гибкости и ловкости, то таковых пока не обнаружено.

Молекулярно-генетические маркеры определяются с помощью молекулярно-генетического анализа, который становится все более доступным и дешевым.

Молекулярно-генетических маркеров, ассоциированных со спортивной деятельностью, выявлено относительно немного, что, по-видимому, связано со следующими причинами. Во-первых, один ДНК-полиморфизм вносит лишь незначительный вклад в общее развитие какого-либо признака. Определение этого вклада представляется крайне сложной задачей (нужны большие выборки, осуществление статистического анализа данных независимых исследований). Во-вторых, спортивной генетикой на данный момент в мире занимаются немногие лаборатории, и их деятельность зависит от финансовой поддержки государства. Таким образом, предстоит еще много работы по обнаружению генетических маркеров, значимых для спорта.

Необходимо подчеркнуть, что молекулярно-генетические маркеры должны анализироваться со значимыми фенотипическими маркерами, поскольку только они могут отражать влияние среды на генетически закрепленные признаки в онтогенезе. Отличительная особенность молекулярно-генетических маркеров, не меняющихся на протяжении всей жизни, – это возможность их определения сразу после рождения ребенка (для этого достаточно сделать соскоб эпителиальных клеток со щеки), а значит, прогноз развития показателей, значимых в условиях спортивной деятельности, можно составить очень рано. С другой стороны, генетические маркеры, ассоциированные со спортивной деятельностью, нередко являются показателями предрасположенности к различным распространенным заболеваниям (явление плейотропии), что ставит перед исследователем при генетическом тестировании ряд вопросов этического характера.
Для успешного фенотипического развития тренированности спортсменов в плане отбора и прогноза необходимы два фактора:
· адекватный генетическим особенностям выбор спортивной специализации и стиля соревновательной деятельности и
· многоступенчатое прогнозирование с пошаговой коррекцией прогноза успешности и последовательным отбором на каждом этапе многолетней подготовки с учетом генетически присущей спортсмену скорости адаптации к физическим и психическим нагрузкам.
Адекватное развитие и проявление физических качеств связано с тремя аспектами:
· спортивной ориентацией и отбором;

· оптимизацией и коррекцией тренировочного процесса;

· профилактикой заболеваний у спортсменов.
Неадекватный выбор вида спортивной деятельности сопровождается формированием нерациональной функциональной системы адаптации с большим числом лишних, неэффективных функциональных взаимосвязей, напряжением компенсаторных механизмов, затруднением восстановительных процессов, медленным развитием тренированности, менее успешным выступлением в соревнованиях и, наконец, остановкой роста спортивного мастерства в связи с исчерпанием генетического резерва организма.
Практика спортивной деятельности также показывает, что очень многие способные атлеты ушли из спорта, не раскрыв своих возможностей из-за того, что к ним была применена стандартная система подготовки, не учитывающая в должной мере их индивидуальные способности, функциональные резервы и адаптационные возможности. 
Известно, что профессиональные занятия спортом нередко приводит к развитию различных патологий. Чрезмерные спортивные физические нагрузки могут привести к длительной гиперфункции сердца с дальнейшим развитием выраженной гипертрофии миокарда, которая не только препятствует росту спортивного мастерства, но и становится причиной формирования «бычьего» сердца и возникновения аритмий. В основе этой и других патологий могут лежать полиморфизмы генов, ассоциированных с деятельностью сердечно-сосудистой системы.
Применение генетических маркеров в сочетании с диагностикой позволяют спортивным врачам и тренерам:
· определить предрасположенность детей и подростков к определенному виду двигательной деятельности (спортивная ориентация и отбор);
· повысить рост спортивных показателей за счет оптимизации и коррекции тренировочного процесса;
· подобрать рацион питания, пищевые добавки;
· проводить профилактику различных заболеваний, связанных с профессиональной деятельностью спортсменов.
Существует предположение, что все люди, не имеющие серьезных отклонений в здоровье, генетически предрасположены к занятиям различными видами спорта и способны достичь в них определенных успехов без вреда для здоровья (большинство людей способны дойти до уровня КМС в «своем» виде спорта).
Применение молекулярно-генетического тестирования с высокой прогностической способностью особенно актуально для выявления спортивных талантов (потенциальных чемпионов и рекордсменов мира), которых может быть около 0,13% населения среднестатистической страны. Вместе с тем процент реализации генетического потенциала всегда ниже теоретически ожидаемого.
Важно подобрать ребенку оптимальный вид двигательной деятельности еще в самом начале спортивной карьеры, используя всевозможные методы для оценки двигательной одаренности.

При решении вопросов спортивной специализации и отбора, оптимизации и коррекции тренировочного процесса, профилактики профессиональных заболеваний спортсменов молекулярно-генетическое тестирование не может заменить фенотипическую диагностику, т.е. биохимические (pH, лактат крови, гемоглобин, гематокрит, аланинаминотрансфераза, аспартатаминотрансфераза, креатинфосфокиназа, мочевина и др.); гистологические (биопсия мышечной ткани); физиологические (спироэргометрия, тест PWC170, динамометрия, стабилометрия и др.); антропометрические (оценка морфологического состояния, оценка функций и нарушений осанки и стопы, измерение минеральной плотности костной ткани и др.); биомеханические, клинические (пульсометрия, измерение артериального давления, электрокардиограмма, эхо-кардиограмма, суточное мониторирование электрокардиограммы по Холтеру, проведение ортопробы, расчет вегетативного индекса) методы обследования, а также педагогические и психологические тесты. 
В настоящее время по результатам генетического тестирования нельзя дать однозначный ответ на вопрос, будет ли данный индивид элитным спортсменом и в каком виде спорта, поскольку регуляторные участки генов могут постоянно мутировать у конкретного человека или существенные мутации его генома могут полностью нивелировать тот генетический потенциал, который был обнаружен при проведении генетического анализа. 
В доступной литературе описано как минимум 36 генетических маркеров, ассоциированных с развитием и проявлением выносливости. Эти маркеры локализованы в 23 генах, ДНК митохондрий и Y-хромосоме. Чем большим числом данных аллелей выносливости владеет индивид, тем больше вероятность достижения им успехов в видах спорта на выносливость.
К настоящему моменту описано как минимум 6 полиморфизмов генов, ассоциированных с предрасположенностью к занятиям видами спорта, направленными на развитие быстроты и силы. Чем большим числом данных аллелей быстроты и силы владеет индивид, тем больше вероятность достижения им успехов в скоростно-силовых (короткие дистанции в беге, плавании, конькобежном спорте, гребле; полевые дисциплины в легкой атлетике) и силовых (тяжелая атлетика, силовое троеборье, гиревой спорт) видах спорта.
В ациклических видах спорта, в отличие от циклических видов, физические качества проявляются в разном соотношении, без какого-либо преобладания одного из них. Так, при занятиях большим и настольным теннисом, бадминтоном требуется проявление выносливости, быстроты, силы и ловкости. В борьбе на первое место выступают сила, выносливость и быстрота, и только потом – ловкость и гибкость. В волейболе, бейсболе и фехтовании важны быстрота и ловкость, а в баскетболе, водном поло, гандболе, футболе, хоккее; современном пятиборье, семиборье, десятиборье, боксе, восточных единоборствах –  быстрота, сила, выносливость, ловкость и гибкость. Cила, ловкость и гибкость – главные компоненты, определяющие успех в бобслее, санном спорте, скелетоне, горнолыжном спорте, акробатике, спортивной гимнастике, художественной гимнастике; прыжках в воду, прыжках с трамплина, фигурном катании, синхронном плавании. На этом основании, маркерами успешности для видов спорта этой группы могут быть различные сочетания аллелей-антагонистов (например, одновременно наличие маркеров выносливости и быстроты/силы). 

Ген АСЕ – наиболее изучаемый ген в генетике спорта. С геном АСЕ связывают предрасположенность человека к выносливости и устойчивости к гипоксии.

Выявлена взаимосвязь гена АСЕ (I аллеля) с высокой механической производительностью скелетных мышц, преобладанием медленных мышечных волокон в четырехглавой мышце бедра, высокими значениями аэробной работоспособности, лучшими показателями восстановления ЧСС после физической нагрузки, с выраженным приростом изометрической силы.

АСЕ (D аллель) ассоциируется с развитием быстроты и динамической силы. При этом надо учитывать, что полиморфизм гена АСЕ (D аллеля) связывают с риском инфаркта миокарда, артериальной гипертензии, гипертрофической кардиомиопатией, гипертрофией миокарда левого желудочка.

Ген белка альфа-актинина (ACTN3)  находится в длинном плече 11-ой хромосомы и преимущественно влияет на функции быстрых гликолитических мышечных волокон. Дефицит альфа-актинина-3 (вследствие мутаций в нем) в мышечных волокнах может стать причиной низкого уровня развития скоростно-силовых качеств человека.

Гены семейства РРАRА участвуют в регуляции обмена липидов, глюкозы, энергетического гомеостаза, транспорт жирных кислот. При низкой жирных кислот падает и метаболизм тканей переключается на гликолитический способ получения энергии. Сверхэкспрессия гена, напротив, приводит к снижению утилизации глюкозы и к повышению окисления жирных кислот. Кроме того, ген РРАRА (G аллель) ассоциируется  с преобладанием медленных мышечных волокон, высокими показателями кислородного пульса (соотношение МПК к ЧСС) и физической работоспособности, низким риском развития ожирения. Таким образом, ген РРАRА (G аллель) часто рассматривают в качестве генетического маркера выносливости.

У носителей РРАRА С аллеля преобладает гиперстеническое телосложение, более выражены результаты в приросте силы, обнаружено большее число быстрых мышечных волокон в четырехглавой мышце бедра. РРАRА (С аллель) ассоциируется с предрасположенностью к занятиям видами спорта, направленным на развитие быстроты и силы.

Ген AMRD1 участвует в синтезе фермента АМФ-дезаминазы, который катализирует процесс дезаминирования АМФ, вследствие чего образуется ИМФ и аммиак – биохимический индикатор интенсивности физического упражнения.

АМФ + Н2О → ИМФ + NH3
Это необратимая реакция, катализируемая АМФ-дезаминазой, смещает равновесие миокиназной реакции в сторону образования АТФ за счет уменьшения АМФ:
2АДФ ↔ АМФ + АТФ

Таким образом, обеспечивается ресинтез АТФ при мышечном утомлении.

При мутации гена AMRD1 наблюдается снижение активности фермента, быстрое накопление лактата в крови, сниженная анаэробная и аэробная работоспособность.

Ген BDKRB2 участвует в синтезе брадикинина – полипептида, который снижает сосудистый тонус, усиливает проницаемость капилляров, способствует сокращению гладких мышц бронхов и других органов. Он же повышает ударный объем крови, защищает клетки миокарда от ишемии, обладает инсулиноподобным действием, стимулируя захват глюкозы тканями, участвует в передаче нервных импульсов в ЦНС и периферическую нервную систему. Ген BDKRB2 ассоциирован с высокой физической работоспособностью.
Ген РРАRD выполняет функции по регуляции генов, вовлеченных в окисление жирных кислот, обмен холестерина, термогенез, регенеративные и воспалительные процессы, канцерогенез. Сверхэкспрессия гена повышает окислительный потенциал скелетных мышц, способствует большему катаболизму жиров. У носителей РРАRD С аллеля выявлено незначительное увеличение утилизации мышцами глюкозы, сниженный индекс массы тела, низкое содержание подкожного жира, преобладание медленных мышечных волокон в четырехглавой мышце бедра. Этот ген имеет важное значение в прогнозе развития выносливости.

Ген NOS3 контролирует синтез оксида азота (NO), который является одним из наиболее важных биологических медиаторов. Оксид азота участвует в расширении мелких сосудов, агрегации тромбоцитов, регуляции потребления глюкозы во время физических нагрузок, обеспечении сократительной функции миокарда, состоянии памяти и т.д.

Полиморфизмы в гене NOS3 вызывают риск развития сердечно-сосудистых заболеваний, приводят к значительному увеличению ударного объема крови при физических нагрузках.

Ген UCP2 контролирует синтез белков, принимающих участие в регуляции обмена жиров, в термогенезе, в защите от активных форм кислорода, в секреции инсулина. Полиморфизм гена UCP2 (55Val аллель) ассоциируется с высокой метаболической эффективностью мышечной деятельности, а также с пониженным расходом энергии в покое, низкой утилизацией жирных кислот, риском развития сахарного диабета и ожирения. Ген UCP2 (55Val аллель) можно рассматривать как ген, благоприятствующий развитию выносливости, однако поскольку носители генотипа Val входят в группу риска метаболических расстройств, то им необходимо проявлять высокую физическую активность на протяжении всей жизни.
В соответствии с функциональной значимостью определенных аллелей «спортивных» генов, каждому аллелю присваивается условная единица значимости – балл. В зависимости от количества баллов у испытуемых можно определить 4 типа предрасположенности к развитию и проявлению физических качеств:
низкая предрасположенность к развитию и проявлению какого-либо физического качества; означает, что имеется высокая вероятность того, что индивид не сможет преодолеть уровень мастера спорта в определенной группе видов, требующих преимущественного проявления какого-либо физического качества (выносливости, быстроты, силы, ловкости, гибкости). По всей видимости, к этой категории испытуемых будут относиться индивиды с негативными мутациями, вызывающими невосприятие физических нагрузок;
умеренная предрасположенность – имеется относительная вероятность, что индивид сможет достичь выдающихся результатов в той группе видов спорта, где требуется проявление определенного физического качества;
выраженная предрасположенность – большая вероятность, что индивид сможет достичь выдающихся результатов в той группе видов спорта, где требуется проявление определенного физического качества;
ярко выраженная предрасположенность – очень большая вероятность, что индивид сможет достичь выдающихся результатов в той группе видов спорта, где требуется проявление определенного физического качества.
На основании выявления предрасположенности к развитию и проявлению отдельных физических качеств (например, выраженная предрасположенность к развитию и проявлению выносливости + низкая предрасположенность к развитию и проявлению быстроты и силы) для испытуемого подбирается набор групп видов спорта, к которым он предрасположен (с учетом фенотипических данных).
Выявление у спортсменов генетического риска профессиональных патологий.
В соответствии с полученными генетическими данными предоставляется информация не только о предрасположенности индивида к развитию и проявлению физических качеств, а также о риске развития различных патологических состояний и заболеваний (но только при запросе этих данных): гипертрофии миокарда левого желудочка (актуально для стайеров), внезапная сердечная смерть (футбол, хоккей), атеросклероз, посттравматические поражения нервной системы (бокс, борьба, восточные единоборства), заболевания опорно-двигательного аппарата (травмоопасные спортивные специализации), сахарный диабет 2-го типа, ожирение, артериальная гипертензия, нарушения свертываемости крови и др.
При выборе вида спорта необходимо учитывать предрасположенность к различного рода профессиональным заболеваниям спортсменов, и многие гены – маркеры такой предрасположенности – известны.

Проблема внезапной смерти в спорте и сегодня волнует мировую общественность. Ежегодно на 1 миллион спортсменов приходится от 1 до 5 случаев внезапной кардиальной смерти. «В спорте причиной более 90% внезапных смертей нетравматического характера являются сердечно-сосудистые заболевания», – отмечается в документе, принятом МОК.

Чрезмерная физическая нагрузка, которая нередко встречается в  профессиональном спорте, отрицательно влияет на организм и может быть причиной развития различных патологических изменений, приводящих к летальным событиям или инвалидности.

По данным Всемирной организации здравоохранения, сердечно-сосудистые заболевания являются ведущей причиной смертности в мире. Вклад генетического компонента в риск артериальных тромбозов составляет более 50%. Одним из наиболее плодотворных подходов к изучению генетических механизмов развития сердечно-сосудистых заболеваний является выявление генетических маркеров, ассоциированных с развитием заболевания, с помощью молекулярно-генетических методов. Данного рода исследования дают возможность выделить группы генов, нарушение структуры и функционирования которых вносит наибольший вклад в развитие каодиоваскулярной патологии и на этой основе выявить группы лиц с более высоким генетическим риском развития заболевания.

Особую опасность представляют мутации факторов свёртываемости крови, которые увеличивают риск венозных тромбозов, которые нередки у хоккеистов и футболистов. Своевременное выявление этих мутаций позволяет проводить профилактику тромбофилий с помощью противосвёртывающих препаратов.

По мнению большинства ученых, более 90% случаев внезапной сердечной смерти в спорте возникает в результате декомпенсации имеющегося (врожденного или приобретенного), но не обнаруженного ранее сердечно-сосудистого заболевания. Отсутствие видимых сердечно- сосудистых структурных аномалий на аутопсиях отмечено только в 2% случаев внезапной сердечной смерти у молодых спортсменов. В США у молодых спортсменов наиболее часто встречается гипертрофическая кардиомиопатия, которая и является причиной более 1/3 всех случаев.

Гипертрофическая кардиомиопатия является одной из основных и наиболее распространенных форм кардиомиопатий – заболеваний миокарда, сопровождающихся его дисфункцией. По современным представлениям, гипертрофическая кардиомиопатия – это преимущественно генетически обусловленное заболевание мышцы сердца, характеризующееся комплексом специфических морфофункциональных изменений и неуклонно прогрессирующим течением с высокой угрозой развития тяжелых, жизнеугрожающих аритмий и внезапной смерти. Первым и единственным проявлением заболевания может стать внезапная смерть.

Достичь прогресса в профилактике сердечно-сосудистых патологий в спорте можно, только опираясь на медицинскую генетику.

С помощью ДНК-диагностики можно также определить риск черепно-мозговых травм (ЧМТ). Так, например, наличие аллелей E4 гена АРОЕ значительно повышает вероятность серьезных последствий мозговых травм у боксеров, поэтому носителям аллелей Е4 (а их частота в контрольной популяции белорусов составляет более 10%) заниматься боксом не рекомендуется.

Восстановление после черепно-мозговых травм также зависит от генотипа человека – у носителей генотипа Arg/Arg гена TP53 в 2,9 раз повышен риск неблагоприятного исхода при восстановлении после ЧМТ. Затормаживают процесс восстановления после черепно-мозговой травмы и ряд других генов. Результаты исследований такого рода позволяют более точно определить метод лечения, избежать осложнений и ускорить реабилитацию пациента с ЧМТ в зависимости от генетических показателей. 

Риск переломов костей у спортсменов во многом обусловлен особенностями метаболизма костной ткани, который ассоциирован с полиморфизмами многих генов, и во многом варьирует при систематических повышенных физических нагрузках, приводящих к дезинтеграции структуры костной ткани и травматизму. Актуальным вопросом для спортивной медицины является изучение генетических маркеров остеопороза, поскольку большие физические нагрузки могут стать причиной этого заболевания.

С целью повышения эффективности прогноза профессиональных патологий возникает необходимость создания диагностического комплекса, включающего в себя скрининг локусов, ассоциированных с развитием различных физических качеств, а также ответственных за возможные опасные для жизни и здоровья медицинские последствия физических перегрузок.

ЛЕКЦИЯ № 9.

ГЕНЕТИЧЕСКИЕ АСПЕКТЫ ТРЕНИРУЕМОСТИ СПОРТСМЕНОВ.
Выбор адекватного вида спорта, отвечающего интересам и возможностям человека, еще не гарантирует его высоких спортивных достижений. Значительную роль в росте спортивного мастерства играет тренируемость, или спортивная обучаемость спортсмена – его способность повышать функциональные возможности под влиянием спортивной тренировки.
Обучаемость – одно из важнейших врожденных свойств нервной системы наряду с силой, подвижностью и лабильностью нервных процессов. Обучаемость понимается как скорость образования условных рефлексов.
Обучаемость – это быстрота формирования новой функциональной системы в организме. В процессе спортивной тренировки возникает адаптация спортсмена к нагрузкам. Важную роль играет временной фактор – скорость адаптации.
Степень перестройки функций в организме ограничивается генетически определенной нормой реакции каждого человека, а скорость – специальными (темпоральными) генами, контролирующими изменение признаков во времени. Таким образом, обучаемость имеет генетическую природу.
Величина изменчивости отдельных функциональных показателей и физических качеств зависит от врожденной нормы реакции, т.е. способности генов, контролирующих эти признаки, реагировать на изменение условий индивидуального развития и факторов внешней среды.
Для одних показателей характерна узкая норма реакции: они незначительно изменяются даже при заметных колебаниях внешних условий, в том числе при длительной тренировке (длина тела, гомеостатические свойства крови, состав мышечных волокон в скелетных мышцах, тип нервной системы и др.). Другим показателям присуща широкая норма реакции, допускающая значительные изменения в фенотипе (масса тела, количество митохондрий в мышце, показатели внешнего дыхания, многие характеристики кровообращения и др.).
Считают, что тренировка спортсмена обеспечивает прирост МПК л/мин) примерно на 20-30 %. Была показана высокая генетическая зависимость величины прироста аэробной работоспособности, выраженной в показателях МПК (для абсолютной величины МПК Н=0,77, для относительной величины МПК – Н=0,74). Величина прироста МПК при продолжительных тренировочных занятиях составила в среднем 16 % с диапазоном разброса от 0 до 41%.
Показана высокая генетическая зависимость (Н=0,69) для величины прироста анаэробной работоспособности. Следовательно, лишь около 30% прироста анаэробных возможностей определяется тренировочными воздействиями.
Сильно выраженные наследственные влияния (Н=0,50-0,90) на многие ферменты, регулирующие обменные процессы в скелетных мышцах.
Различные физические качества изменяются в процессе тренировки неоднозначно.
1. Наименее чувствительным к тренировке качеством (узкая норма реакции) является быстрота. Так, скорость пробегания дистанции 100 м изменяется примерно от 5-6 м/с у нетренированных лиц, затрачивающих на нее 15-17 сек, до 10 м/сек и более – у спринтеров высокого класса, показывающих результат 10 сек и менее, т. е. скорость увеличивается примерно в два раза.
2. Прирост силы в жиме составляет 80-100%, в толчке 100-120%, в рывке 60-180%. Для отдельных мышечных групп увеличение силы может быть гораздо больше.

3. Выносливость имеет наиболее широкую норму реакции. Выносливость локальных мышечных групп при тренировке увеличивается в 9-20 раз. При беге умеренной мощности на длинные дистанции выносливость возрастает в десятки раз.
Прирост показателей физических качеств на протяжении многолетних занятий спортом тем больше выражен, чем ниже у человека их исходный уровень, но по мере приближения к предельным для данного человека возможностям (его генетически определенной норме реакции) степень прироста уменьшается.
Высокий уровень адаптированности человека к различным условиям обеспечивается многими генетически определяемыми параметрами, в первую очередь системой саморегуляцией функций, в особенности взаимоотношениями биоритмической активности мозга, эндокринных и вегетативных функций.
По врожденным особенностям деятельности мозга и психофизиологическим характеристикам выделены три группы лиц с различной способностью к адаптации:
1. неадаптивный тип с высоким уровнем нейротизма, низкими субъективными оценками самочувствия, активности, настроения (САН), нестабильными взаимосвязями, с отсутствием альфа-ритма в структуре электроэнцефалограммы;
2. адаптивный тип с высокой реактивностью на различные нагрузки, большим числом функциональных взаимосвязей, с выраженными альфа- и тета-ритмами в структуре электроэнцефалограммы;
3. адаптивный тип с невысокой реактивностью на воздействия специфическими изменениями отдельных функций, устойчивостью системных реакций, экономизацией взаимосвязей различных показателей, с доминирующим альфа-ритмом электроэнцефалограммы, тенденцией к интроверсии и высоким уровнем самооценки САН.
В структуре электроэнцефалограммы выделяют несколько ритмов.
Альфа-ритм – альфа-волны проявляются в период сенсорного покоя (например, в тихой комнате с закрытыми глазами), умственной релаксации. Повышение альфа-ритма может вызвать повышенную сонливость, усталость и даже депрессию.
Бета-ритм преобладает в состоянии бодрствования. Эти волны естественным образом начинают доминировать при разговоре, учебной деятельности. Дополнительная стимуляция бета-волн приводит к возникновению чувства страха, необъяснимой тревоги и паники. 
Тета-ритм регистрируется в состояние глубокого расслабления, при котором мы видим сновидения. Эти волны – тонкая граница между сознанием и подсознанием. Большая активность тета-волн обнаруживается у детей и творческих людей. Повышение тета-ритма приводит к снижению концентрации внимания и сонливости.
Дельта-ртм формирует подсознание. Обычные люди находятся в состоянии доминирования дельта-ритма лишь в глубоком сне или без сознания. Осознанно управлять дельта-ритмами могут целители, экстрасенсы. Активация дельта-ритма в осознанном состоянии проявляется при сочетании современной музыки с мерцанием светомузыки. У здорового человека эти разряды вызывают кратковременное отключение сознания и возникновение навязчивых мыслей. 
Обучаемость в разных видах спорта зависит от типологических различий в особенностях двигательного аппарата по составу мышечных волокон в скелетных мышцах.
При обучении важную роль играет величина пропускной способности мозга человека: чем выше пропускная способность анализаторов (измеренная в бит/с), тем выше обучаемость.

Пропускная способность мозга – количество переработанной информации в единицу времени (бит/с).
Индивидуальные скоростные возможности в ситуации выбора зависят от быстродействия мозга, которое отражается в частоте основного ритма биопотенциалов коры больших полушарий – альфа-ритма. Чем выше частота альфа-ритма, тем короче латентный период реакции выбора. Общее время решения тактических задач и время принятия решения зависят у спортсменов от уровня спортивного мастерства (квалификации, тактической подготовленности, роста работоспособности в годичном тренировочном цикле и пр.), спортивной специализации (специфики вида спорта и спортивного амплуа), возраста и пола, степени утомления и других факторов. В основе скорости переработки информации лежат врожденные свойства мозга – лабильность и подвижность нервных процессов, которые в ходе тренировки меняются незначительно.

Пропускная способность мозга у квалифицированных спортсменов при напряженной спортивной деятельности колеблется в пределах 0,5-3 бит/с. Например, пропускная способность (бит/с) составляет у горнолыжников 3,5; у хоккеистов 2,8; у теннисистов 2,38; у гандболистов 2,33-3,01; у футболистов 2,28-2,85; у баскетболистов 1,66-2,14.

Величина пропускной способности является важным критерием адаптации спортсмена к нагрузкам и может быть использована для контроля тактической подготовленности. Разработана специальная шкала оценок пропускной способности для определения пригодности к конкретным видам спорта. По этой шкале, в частности, очень высоко оценивается пригодность к футболу тех спортсменов, которые в простых тестах (например, определение времени простой зрительно-двигательной реакции) показывают пропускную способность выше 5 бит/с. В аналогичных условиях было показано, что высококвалифицированные фехтовальщики имеют пропускную способность 5-6 бит/с.
Показатели пропускной способности в значительной мере определяются врожденными особенностями, коррелируя с другими временными показателями деятельности индивида (динамическими чертами личности, темпераментом человека, показателями нейродинамики и психомоторики). Эти особенности мало тренируемы и должны учитываться уже при первоначальном отборе, при выборе спортивной специализации, а также при определении стиля соревновательной деятельности в ситуационных видах спорта. Средовые факторы вносят небольшие изменения в величины пропускной способности.

Выделяют два типа вегетативных реакций человека при физических нагрузках:
· гиперреактивный тип, характеризующийся значительным увеличением частоты сердцебиений, систолического и диастолического артериального давления, более высокой концентрацией адреналина и кортизола в крови, большей степенью напряжения мышц;

· гипореактивный тип с меньшими эмоциональными и вегетативными изменениями в организме.
Для объяснения различного тренировочного эффекта у спортсменов предлагают представления о роли так называемой тормозной расслабляющей системы. Полагают, что в мозге человека существует специальная тормозная система защиты организма от экстремальных воздействий, которая при значительных физических нагрузках снижает возбудимость нервных центров, уменьшает последействия в электрической активности скелетных мышц, существенно (на 50-60%) повышает скорость их расслабления. По эффектам этой тормозной расслабляющей системы выделяют три типа спортсменов:
· спортсмены с высокой активностью тормозной системы;
· спортсмены со средней активностью тормозной системы;
· спортсмены с низким уровнем тормозной системы.
У спортсменов с высоким уровнем действия тормозной расслабляющей системы обеспечивается экономизация энерготрат, снижается потребление кислорода, уменьшается функциональная нагрузка на сердечно-сосудистую и дыхательную системы. В конечном итоге обеспечиваются более быстрое восстановление и повышение результативности соревновательной деятельности.
Значение временного фактора. Высокотренируемые и низкотренируемые спортсмены различаются не только по величине сдвига показателей работоспособности, физических качеств и функциональных характеристик, но и по скорости этих изменений, а следовательно, и по времени достижения высоких спортивных результатов. Величина и скорость развития тренировочных эффектов являются независимыми переменными. 

По выраженности этих факторов выделяют четыре варианта тренируемости:
· высокая, быстрая тренируемость;
· высокая, медленная тренируемость;
· низкая, быстрая тренируемость;
· низкая, медленная тренируемость.
Временные показатели функций – пропускная способность, параметры чувства времени, управление движениями во времени и др. в определенной мере зависят от пола. Они несколько лучше у мужчин, чем у женщин. 
Временные параметры деятельности человека зависят от генетических особенностей его организма, контролируемых особыми темпоральными генами.
Роль темпоральных генов. У каждого индивида активность этих генов имеет собственную хронологию – систему отсчета времени. Она определяет индивидуальную скорость роста и развития организма, время и продолжительность считывания генетической информации в ядрах клетки и синтеза необходимых белков, моменты включения и выключения активности отдельных генов, моменты наступления критических и сенситивных периодов развития отдельных признаков, длительность их протекания, темпы функциональной активности различных систем организма, скорость обучения человека и другие временные параметры жизнедеятельности. Например, переходный период у одних подростков протекает на протяжении 5-6 лет, а у других за 1,5-2 года. Действием темпоральных генов можно объяснить различия в скорости роста и развития между акселератами, медиантами и ретардантами.
трым формам заболеваний, в психологическом аспекте — склонно​стью к эмоциональным стрессам. Они быстро адаптируются к экст​ремальным условиям среды (Крайний Север, Дальний Восток), но вскоре покидают эти места. Стайеры в спортивном отношении бо​лее выносливы к длительной монотонной работе; отличаются пред​расположенностью к хроническим формам заболеваний; дольше адаптируются к необычным условиям среды, но дольше сохраняют там работоспособность.
Врожденные особенности временных параметров деятельности человека коррелируют со многими физиологическими, психофизиоло​гическими и психологическими характеристиками, формируя инди​видуально-типологические особенности и onpeдeJtяя стратегию пове​дения. Во многих исследованиях целенаправленной деятельности де​тей и взрослых отмечалась явная дифференциация на группы «мед​ленных» и «быстрых» (рис. 25). Выделены группы «медлительных» детей, которые при достаточном общем развитии, соответствующем возрастным нормам, характеризуются низкой подвижностью не-
Фактор времени имеет существенное значение для многих видов спорта, но исключительно важен для синхронизации двигательной деятельности при выполнении групповых упражнений (синхронное плавание, академическая гребля в лодках-четверках и восьмерках, групповые упражнения в акробатике, парное катание фигуристов и др.) и в командных игровых видах спорта. В этих видах спорта соответствие временных характеристик отдельных спортсменов друг другу определяет эффективность их соревновательной деятельности.
Фактор времени особенно важен в тех упражнениях, в которых затруднен пространственный контроль движений (прыжки, быстрые вращения). Например, в парном фигурном катании такие элементы встречаются часто, поэтому мастерство фигуристов во многом определяется синхронизацией двигательной активности каждого партнера. Так, у выдающихся представителей парного катания отмечена высокая точность оценки времени у обоих партнеров, а у менее квалифицированной пары – резкое несоответствие временных показателей у партнеров.
Величина пропускной способности мозга существенно выше у спортсменов тех видов спорта, в которых особенно важное значение имеет временной фактор.
Высокая и низкая тренируемость спортсменов. Комплексное влияние величины сдвига морфофункциональных показателей в результате тренировочных воздействий (генетическая норма реакции) и фактора временной характеристики роста и развития организма человека обуславливает ту или иную степень тренируемости спортсмена. Можно выделить две группы спортсменов – высокотренирумых и низкотренируемых, т. е. крайние типы общей выборки спортсменов. 

Разные генетически определенные возможности каждого отдельного организма приводят к большой разнице в темпах роста спортивного мастерства при одних и тех же педагогических требованиях и созданных условиях.
Степень этих различий высоко- и низкотренируемых спортсменов зависит от пола и вида спорта, причем в отдельных видах спорта (например, в самбо) на достижение уровня мастера спорта одним лицам требуется от начала занятий затратить примерно 6 лет, а другим — свыше 11 лет. Функциональная система адаптации высокотренируемых спортсменов отличается от системы низкотренируемых по структуре, входящим компонентам и системообразующим признакам, что обеспечивает высокую скорость и эффективность адаптационного процесса. У низкотренируемых спортсменов выявлены резкое замедление или остановка роста мастерства, нерациональный характер сформированной функциональной системы адаптации и различные признаки неэффективного течения адаптационного процесса. По мере повышения спортивного мастерства различия между высокотренируемыми и низкотренируемыми спортсменами возрастают. При этом высокая скорость роста мастерства не только не приводит к быстрому завершению их спортивной карьеры, но, наоборот, позволяет добиться еще больших успехов. Эти спортсмены, по сравнению с низкотренируемыми, показывают более высокие результаты на соревнованиях и большую стабильность выступлений.
Значение адекватного и неадекватного выбора спортивной специализации и стиля соревновательной деятельности.

Для успешного развития тренированности спортсменов в плане отбора и прогноза необходимы два фактора: адекватный генетическим особенностям выбор спортивной специализации и стиля соревновательной деятельности; многоступенчатое прогнозирование с пошаговой коррекцией прогноза успешности и последовательным отбором на каждом этапе многолетней подготовки, с учетом генетически присущей спортсмену скорости адаптации к специализированным нагрузкам. Сочетание этих факторов в совокупности может обеспечить высокие результаты на уровне спорта высших достижений и сохранение здоровья спортсмена.
Основой для суждения о тренируемости в различных видах спорта являются описанные выше генетические маркеры и достаточно уже известные информативные морфо-функциональные и психофизиологические критерии.
Неадекватный выбор вида спортивной деятельности сопровождается формированием нерациональной функциональной системы адаптации с большим числом лишних, неэффективных и даже нецелесообразных функциональных взаимосвязей, напряжением компенсаторных механизмов, затруднением восстановительных процессов, медленным развитием тренированности, менее успешным выступлением в соревнованиях, достижением менее высокого уровня спортивного мастерства, неутешительным прогнозом перспективности и, наконец, остановкой роста спортивного мастерства в связи с исчерпанием генетического резерва организма. 
Неадекватный выбор стиля соревновательной деятельности нарушает врожденные механизмы мозгового управления движениями, что замедляет темпы роста спортивного мастерства, ограничивает достижения и угрожает здоровью спортсмена.

К сожалению, в практике довольно часто встречаются случаи неадекватного выбора вида спорта и стиля соревновательной деятельности (атакующий или контратакующий), а также особенностей техники движений (выбор вооруженной руки, правосторонней-левосторонней стойки и т.п 
Например, боксерам с различной манерой ведения боя присущи разные психофизиологические характеристики. В группах спортсменов атакующего или контратакующего стиля насчитывается примерно 2/3 спортсменов, адекватно выбравших стиль соревновательной деятельности, соответствующий их врожденным индивидуально-типологическим особенностям, и около 1/3 спортсменов с неадекватным выбором, которые, по-видимому, компенсируют этот выбор другими функциональными возможностями организма.

Среди самбистов также выделены спортсмены атакующего и контратакующего стиля. Атакующие борцы отличаются более высоким уровнем волевых качеств, быстротой принятия решения, высокой устойчивостью и быстрым переключением внимания, а контратакующие – большей сосредоточенностью и распределением внимания.

Изучение индивидуальных психофизиологических особенностей спортсменов показало, что среди борцов-самбистов около половины спортсменов пользуются стилем, не соответствующим их врожденным типологическим особенностям, причем 20% из них борются стилем противоположным. Вследствие этого замедляются темпы овладения спортивной техникой, ухудшаются спортивные результаты, увеличивается время выполнения нормативов спортивных разрядов.

Неадекватный выбор стиля соревновательной деятельности значительно затрудняет рост мастерства у атакующих спортсменов, имеющих качества, которые находятся под наибольшим генетическим контролем, – скоростные свойства нервной системы и двигательного аппарата. 
Адекватный выбор вида спорта и стиля соревновательной деятельности создает возможность проявления высокой тренируемости спортсменов, значительно, на многие годы, сокращая сроки достижения высокого уровня спортивного мастерства.
Для проявления высокой тренируемости в выполнении асимметричных упражнений имеет значение учет врожденных особенностей функциональной асимметрии человека. 

Спортсмен, даже успешно совершенствуясь на определенном этапе многолетней подготовки, может в определенный момент достичь генетически лимитированного уровня его индивидуального развития. В связи с этим в современных условиях главными ориентирами при спортивном отборе и прогнозе должны стать генетические маркеры  индивидуально запрограммированных возможностей человека. Использование генетических подходов в проблеме спортивной ориентации, отбора и прогнозирования в спорте несомненно поможет избежать брака в тренерской деятельности, избавит от выполнения нерезультативной работы, обеспечит высокие темпы подготовки спортсменов в избранном виде спорта. 
ЛЕКЦИЯ №10.

ГЕНДЕРНЫЙ КОНТРОЛЬ В СПОРТЕ.

Биологический пол человека – это совокупность анатомических, физиологических, биохимических и генетических характеристик, отличающих мужской организм от женского.

В биологическом поле выделяют следующие компоненты:

- генетический или хромосомный пол – зависит от набора половых хромосом: XY у мужчин, XX у женщин;

- гонадный пол определяется наличием мужских или женских половых желез;

- соматический пол определяет характерные для данного пола черты строения организма;

- гормональный пол зависит от преобладания в крови определённого вида половых гормонов: андрогенов (мужских) либо эстрогенов (женских).
Формирование пола человека проходит в онтогенезе несколько этапов.

I этап. Пол будущего организма предопределяется в момент оплодотворения и зависит от сочетания в зиготе половых хромосом: XX набор соответствует женскому, XY — мужскому полу.
Уже у 7-8-недельного зародыша отмечают зачатки половых органов, которые одинаковы для обоих полов и располагают возможностью дифференциации по любому из этих типов. Структуры-предшественники – мюллеровы протоки – являются предшественниками женской половой системы, протоки первичной почки (вольфовы протоки) – мужской. С Y-хромосомой связана активность гена SRY (sex determining region Y gene), определяющего развитие первичной гонады в мужском направлении. Он запускает синтез белков-рецепторов, а также инволюцию мюллеровых производных. В половых клетках первичной гонады (и при XY, и при XX хромосомных наборах) есть рецепторы к HY-антигену, в то время как в соматических клетках они имеются только при XY-наборе. В структуру соматических рецепторов к HY-антигену входит особый вид микроглобулина, тогда как рецепторы половых клеток к HY-антигену (и XY, и XX) не связаны с этим специфическим белком. Вероятно, этим и объясняется бипотенциальность первичной гонады.
II этап. Между 7-й и 10-й неделей внутриутробного развития происходит формирование половых желез в соответствии с набором половых хромосом.
III этап. Между 10-й и 12-й неделей эмбриогенеза образуются внутренние половые органы. Функционально полноценные тестикулы в этот период выделяют особый антимюллеровый гормон, вызывающий рассасывание мюллеровых протоков. При отсутствии тестикулов или при их патологии с нарушением продукции антимюллерова гормона развиваются внутренние женские половые органы даже у эмбриона с генетическим мужским полом (46,XY).
IV этап. Между 12-й и 20-й неделей эмбриогенеза идет формирование наружных половых органов. Определяющую роль в мужском развитии на этом этапе играют андрогены (независимо от их источника) – тестикулярные, надпочечниковые, экзогенные, например, поступающие из материнского организма (при наличии у матери андрогенпродуцирующих опухолей или в связи с приемом андрогенных препаратов). При отсутствии андрогенов и при нарушении рецепторной чувствительности к ним наружные половые органы формируются по женскому («нейтральному») типу даже при наличии 46,XY кариотипа и нормальной функции эмбриональных тестикулов.
V этап. Окончательное формирование и развитие половой системы. Это происходит между 20-й и 30-й неделей эмбриогенеза.
VI этап половой дифференцировки происходит уже в пубертатном возрасте, когда окончательно формируются связи в системе гипоталамус- гипофиз-гонады, активируется гормональная и генеративная функция гонад.
Таким образом, основными причинами нарушения половой дифференцировки являются:
· патология в области половых хромосом, как количественная, так и качественная;

· мутации генов в аутосомах, ответственных за формирование клеточных рецепторов к тем или иным гормонам (прежде всего к тестостерону);

· внешние факторы, воздействующие на организм плода через его мать на определенном сроке развития (критический период – 8 недель): опухоли в организме матери, вырабатывающие мужские половые гормоны, прием ею лекарственных средств с андрогенной активностью, воздействие радиоактивного излучения, разного рода интоксикации.
Понятием «синдром гермафродитизма» обозначают группу нарушений половой дифференцировки, сопровождающих многие врожденные заболевания и проявляющихся достаточно разноплановыми симптомами. Больные, страдающие такой патологией, имеют признаки как мужчин, так и женщин. Существуют 2 вида нарушений половой дифференцировки:

· женский гермафродитизм, т.е. частичное появление мужских половых признаков, набор хромосом при этом 46 ХХ;

· мужской гермафродитизм, т.е. неадекватное формирование мужских половых признаков; кариотип при этом 46 ХY.
Основными причинами женского гермафродитизма являются:
· врожденная дисфункция коры надпочечников – адреногенитальный синдром;

· внутриутробная вирилизация плода под воздействием факторов извне (если мать страдает какой-либо опухолью, продуцирующей мужские половые гормоны – андрогены, или принимает лекарственные средства, обладающие андрогенной активностью);

· транслокация части Y-хромосомы, содержащей ген SRY, на X-хромосому, что приводит к появлению мужского организма с генотипом XX – синдром де ля Шапеля). 

Основными причинами мужского гермафродитизма являются:
· синдром тестикулярной феминизации, когда ткани резко нечувствительны к андрогенам;

· недостаточный синтез тестостерона.

· мутации в гене SRY могут привести к появлению женского организма с генотипом XY – синдром Cвайера. 

Многие специалисты считают, что рекордные достижения в женском спорте показывали лица с нарушениями половой дифференцировки, а именно гермафродиты (мужской гермафродитизм). По данным, полученным при обследовании 12 тысяч спортсменок разного возраста и спортивной квалификации, занимающихся различными видами спорта, частота нарушений половой дифференцировки составляет 1 случай на 700-800 спортсменок, в то время как в общей популяции – 1 случай на 20 000 женщин.
В 60-е годы австрийский профессор Людвиг Прокоп одним из первых поставил вопрос о том, что многие спортсменки на международной арене выигрывали и получали медали, хотя на самом деле женщинами не были: в их хромосомном наборе присутствовали мужские хромосомы. Во многом именно с подачи Людвига Прокопа МОК ввел официальный гендерный контроль, хотя еще в 1948 году Британская женская любительская ассоциация легкой атлетики начала запрашивать у спортсменок, желающих принять участие в соревнованиях, медицинское свидетельство, подтверждающее пол.
Генетическое тестирование спортсменок на половую принадлежность началось в 1967-1969 годах. В 1967 году на Кубке Европы по легкой атлетике для определения генетического пола спортсменок был впервые использован цитологический анализ. На зимних Олимпийских играх 1968 года Международный олимпийский комитет (МОК) представил генетический анализ на определение половой принадлежности, в основе которого лежал метод исследования полового хроматина (телец Барра) в соскобах слизистой внутренней поверхности щеки. На летних Играх 1968 г. данный тест стал обязательным для всех участниц. Поскольку новый метод был прост и не вызывал протеста у спортсменок, вскоре его стали применять и другие спортивные организации. 
С точки зрения истории спорта высших достижений введение гендерного контроля было в определенной степени оправданны: так, известен случай Германа Ратьена, по решению нацистской Германии принимавшего участие в соревнованиях среди женщин по прыжкам в высоту под именем Доры Ратьен на Олимпийских играх 1936 года, а также на чемпионате Европы 1938 года. Вне всяких сомнений, участие мужчины в женских состязаниях является примером нарушения принципа "Fair play" – одного из основных этических принципов спорта. Гендерное тестирование было обязательной процедурой, отказ от прохождения которой фактически приравнивался к уличению спортсменки в том, что ей есть что скрывать, и к снятию с соревнований. Гендерному контролю всегда подвергались только женщины; представители сильного пола были от него избавлены.
По мере развития генетики стало очевидным, что метод не дает 100-процентной гарантии. В 1991 году Международная ассоциация легкоатлетических федераций принимает решение об отказе от теста на половой хроматин. Уже в 1992 году  на Олимпийских играх в Альбервиле применен метод исследования ДНК на обнаружение гена SRY в Y-хромосоме, который означает развитие организма по мужскому типу. То обстоятельство, что на Олимпиаде в Барселоне тест 11, а в Атланте 8 спортсменок был положителен, послужило лишь очередным поводом для активных протестов против тестирования на половую принадлежность со стороны специалистов.
В 1999 г. МОК вынужден отказаться от гендерного контроля на 109-й сессии МОК в Сеуле. Однако в 2011 году по решению МОК и ИААФ генденый контроль был введен вновь. Во многом на это решение повлияла история южноафриканской бегуньи Кастер Семеня, неоднократной чемпионки мира на дистанции 800 метров. Согласно новым правилам, определение пола спортсменки проводится по уровню тестостерона в крови. 
Нормальный уровень тестостерона у взрослой женщины составляет 0,7-2,8 нмоль/л, у взрослого мужчины – 6,9-34,7 нмоль/л, то есть примерно в 10 раз больше. Если уровень тестостерона у женщины-спортсменки превышает 10 нмоль/л, то она отстраняется от участия в женских соревнованиях, поскольку содержание этого гормона соответствует норме у мужчин. Получается, что эти спортсменки все время соревнований находятся под влиянием анаболиков, только эндогеного происхождения. Будучи по внешним признакам женщиной, такая спортсменка обладает мужскими качествами в отношении силы, выносливости и т. п. Совершенно очевидно, что при занятиях спортом она имеет существенные преимущества перед обычной женщиной-спортсменкой, особенно в силовых и игровых видах спорта.
Исследование, проведенное Всемирным антидопинговым агентством на выборке из 446 мужчин и 234 женщин, участников 15 олимпийских соревнований по различным видам спорта, показало, что у 13,7% спортсменок тестостерон выше, чем у обычных женщин, причем у 4,7% этот гормон оказался на мужском уровне. В то же время у 16,5% спортсменов-мужчин уровень тестостерона был ниже, чем у мужчин, не занимающихся спортом, а у 1,8% спортсменов уровень тестостерона соответствовал женскому.
Таким образом, в настоящее время тестостерон является биомаркером пола спортсменок. Тем не менее, по мнению многих ученых-генетиков и представителей МОК, это не решает проблемы определения половой принадлежности.

ЛЕКЦИЯ №11.

ПРОБЛЕМА ИСПОЛЬЗОВАНИЯ ГЕННОГО ДОПИНГА В СПОРТЕ.
Будущее спортивной генетики уже сегодня диктует необходимость разработки методов выявления генного допинга.

В последние годы все большее развитие получает генная терапия, основанная на введении в клетку терапевтического гена, который может компенсировать функцию аномального или отсутствующего гена. Генетический материал (ДНК или РНК), заключенный в вирус или липид, попадает в организм путем прямой инъекции в орган-мишень (или с помощью аэрозолей при легочном применении). При введении ДНК в организм гены способны индуцировать РНК, которая синтезирует соответствующий белок, который обладает терапевтическим эффектом. Эти методы генной терапии разрабатываются для лечения пациентов со смертельными заболеваниями, для которых нет других способов лечения.

В спорте генная терапия может использоваться для лечения травм, таких как мышечные повреждения, разрывы связок и сухожилий, переломов костей, что требует больших усилий и времени. Перенос генов, кодирующих необходимые ростовые факторы, в поврежденную ткань будет способствовать ускоренной регенерации тканевых дефектов, вызванных травмой. Генная терапия уже пришла в большой спорт, но она может применяться и в качестве генетического допинга.

Генный допинг – это «нетерапевтическое применение клеток, генов, генетических элементов или модуляторов экспрессии генов, обладающих способностью повышать спортивные результаты». Введение спортсменам генов, продуцирующих «внутренние» биологически активные вещества, может повысить возможности спортсменов. Спортсмен, который подвергается генетическому допингу, получает «дополнительное» количество генетической информации (ДНК или РНК) путем генно-терапевтических манипуляций. Одним из генов, используемых для генного допинга, является ген ЕРО, кодирующий эритропоэтин. Введение дополнительной копии этого гена в организм человека индуцирует усиленную продукцию эритроцитов крови, что способствует увеличению переноса кислорода от легких к тканям, повышая выносливость. В экспериментах на животных при введении гена ЕРО гематокрит увеличивался на 80%.

Другим известным геном является IGF-I (инсулино-подобный ростовой фактор 1), ответственный за увеличение мышечной массы, которое обеспечивается без тренировок и нагрузок, и он может заменить запрещенные сейчас стероиды. Особенность гена IGF-I заключается в том, что он может использоваться как «ремонтный ген», ускоряющий процесс регенерации мышечных тканей, которые часто повреждаются из-за перегрузок, растяжений и так далее. Существует около пяти вариаций этого гена. В отличие от гена EРО, эффекты IGF-I не распространяются дальше мышцы, в которую его вкололи, то есть если сделать инъекцию в мышцу ноги, мышечные ткани сердца спортсмена не увеличиваются. А для того, чтобы определить, была ли сделана инъекция этого гена, нужно брать образец мышечной ткани прямо в точке инъекции (которую найти почти невозможно). Генный допинг также может использоваться для стимулирования роста новых кровеносных сосудов, что способствует увеличению доставки кислорода и питательных веществ к тканям. Для этой цели может использоваться ген, ответственный за синтез фактора роста эндотелия сосудов (VЕGF). В терапии этот ген уже используется для формирования шунтов у пациентов с ишемической болезнью сердца и заболеваниями периферических артерий. Векторы с геном VЕGF также могут служить генетическим допингом.

В качестве допинга могут также использоваться гены, синтезирующие вещества, блокирующие образование или эффекты миостатина – вещества, контролирующего рост мышц. Применение блокаторов миостатина способствует существенному увеличению мышечной массы за счет гиперплазии и гипертрофии. В медицине этот метод был предназначен для лечения мышечной дистрофии Дюшенна и миотонической дистрофии.

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 последствиям для здоровья спортсменов. Повышенная продукция даже безобидного биологически активного вещества в организме неминуемо затронет регуляторные системы, следящие за балансом биологически активных веществ в крови. Предсказать долговременные последствия таких вмешательств весьма затруднительно.

ДНК, которая используется для переноса гена, является естественной и поэтому не отличима от собственной ДНК спортсмена. Модифицированный ген доставляется в организм с помощью вектора, содержащего ДНК. Определить наличие вектора, частиц вирусов или химических агентов можно только путем взятия образца ткани (биопсии) в месте инъекции.

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

В большинстве случаев генетический допинг приводит к образованию протеина, идентичного собственным протеинам спортсмена. Только уровень этого протеина в крови может указывать на применение допинга. О применении генетического допинга с введением гена ЕРО может свидетельствовать повышенный уровень гемоглобина и гематокрит. Однако гены можно регулировать, включая их и отключая с помощью специальных медицинских препаратов. В исследовании на обезьянах было показано, что таким образом можно контролировать уровень эритропоэтина, в итоге получая необходимый уровень гематокрита.

В 2003 году было заведено первое в мире уголовное дело о применении в спорте репоксигена – препарата на основе популярного в генной инженерии аденовирусного эритропоэтина – в качестве генного допинга. Немецкий тренер-экспериментатор Томас Спрингштейн опробовал генетический допинг на юниорах до 18 лет, не думая о том, что избыток эритропоэтина может привести к сгущению крови и образованию тромбов. Фирма-производитель разрабатывала этот препарат для больных анемией.

Основной проблемой для спортивного сообщества, особенно для антидопинговых агентств, является обнаружение генетического допинга. Всемирное антидопинговое агентство выделяет на разработку методов выявления генного допинга около миллиона долларов в год. Тем не менее, до настоящего момента нет эффективных способов обнаружения генного допинга в спорте.

В последние годы благодаря успехам в соматической генной терапии был открыт новый метод определения генетического допинга. В основе диагностического метода лежит различие в структуре между трансгенной ДНК и геномной ДНК – трансгенная ДНК не содержит частей интронных последовательностей. Чувствительность метода позволяет выявлять трансгенную ДНК в огромном количестве геномной ДНК.

В настоящий момент нет доказательств применения генного допинга в спорте. Тем не менее, принятие превентивных мер поможет в борьбе с этой угрозой, иначе уже в ближайшем будущем Олимпийские соревнования превратятся в биотехнологические гонки генетически модифицированных спортсменов.
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ВОПРОСЫ К ЭКЗАМЕНУ
1. Спортивная генетика: предмет, цели, задачи дисциплины. История развития спортивной генетики.

2. Уровни организации наследственного материала: генный, хромосомный, геномный.

3. Ген, его строение. Свойства гена. Понятие о полиморфизмах.
4. Передача наслественной инфомации в клетке и способы ее регулирования.

5. Основные понятия генетики: признак, генотип, фенотип. Норма реакции признака. Строение хромосом.

6. Закономерности наследования. Законы Менделя. 

7. Взаимодействие генов. Аллельное взаимодействие генов: полное доминирование, неполное доминирование, кодоминирование.

8. Неаллельное взаимодействие генов: эпистаз, комплементарность, полимерия, множественный аллелизм.

9. Основные типы наследования признаков: аутосомно-доминантное, аутосомно-рецессивное, наследование признаков, сцепленных с полом.
10. Методы генетики человека. Биохимический и популяционно-статистичекий метод.

11. Генеалогичекий метод генетики человека. Спортивные династии.

12. Близнецовый метод генетики человека. Коэффициент наследуемости.

13. Молекулярно-генетические методы генетики человека.

14. Наследственные влияния на антропометрические показатели человека.

15. Наследственные влияния на различные морфофункциональные показатели организма человека: опорно-двигательный аппарат, сердечно-сосудистую систему, дыхательную систему, нервную систему.

16. Наследственные влияния на психофизиологические показатели.

17. Генетические основы развития нервной системы.

18. Генетическая и нервная регуляция миогенеза.

19. Роль генетических и экзогенных факторов в формировании функциональных свойств скелетных мышц.
20. Наследственные влияния на моторку человека.

21. Сенсетивные периоды в развитии моторики.

22. Генетический контроль физических качеств.

23. Генетическая обусловленность развития гибкости.

24. Генетическая обусловленность развития быстроты.

25. Генетическая обусловленность развития скоростно-силовых качеств. 

26. Генетическая обусловленность развития выносливости.

27. Генетическая обусловленность развития силы.

28. Генетические маркеры, их свойства и значение.

29. Гормональные маркеры в спорте.

30. Группы крови как генетические маркеры спортивных способностей.

31. Дерматоглифика в прогнозировании спортивных задатков.

32. Состав мышечных волокон как генетический маркер.

33. Молекулярно-генетические маркеры спортивных задатков.

34. Генетическое тестирование в спорте.

35. Выявление у спортсменов генетического риска профессиональных патологий.
36. Соматотип как генетический маркер.

37. Моторная асимметрия как генетический маркер в спорте.

38. Сенсорная асимметрия и ее роль в спортивной практике.

39. Функциональные асимметрии человека. Генетические и средовые влияния на функциональную асимметрию. 

40. Медико-биологические тесты как генетические маркеры спортивных задатков.

41. Генетические аспекты тренируемости спортсменов. 

42. Наследственные пределы изменения функциональных показателей и физических качеств в процессе спортивной тренировки.

43. Индивидуальная тренируемость спортсменов. Величина тренировочного эффекта. Значение временного фактора. Высокая и низкая тренируемость спортсменов.

44. Значение адекватного выбора спортивной специализации и стиля соревновательной деятельности.

45. Модельные характеристики сильнейших спортсменов в связи с проблемой спортивного отбора.

46. Гендерный контроль в спорте.

47. Проблема использования генного допинга в спорте.
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