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План 1-й лекции: 

1. Таланты и наследственность. Генетика и признаки 
человека. 

2. Методы генетики и генетический паспорт. 
3. История и современность в спортивной генетике. 
4. Геномная дактилоскопия. 
5. Генный допинг. Мифы и реальность. 

 
 
 
 



ФИЗИЧЕСКАЯ 

РАБОТОСПОСОБНОСТЬ  

ГенетическаяГенетическая

предрасположенность   (сила, предрасположенность   (сила, 

выносливость, быстрота выносливость, быстрота 

реакции)реакции)

ПсихологическиеПсихологические факторыфакторы

(морально(морально--волевые волевые 

качества)качества) УсловияУсловия внешней                  внешней                  

средысреды 2525--30%30%

7070--75%75%

Составляющие физической 
работоспособности 

Таймазов, 

Соглогуб, 2000 



Теоретическая модель физической 
работоспособности (Tucker & Collins, BJSM, 2012) 



gotennis.ru/forum/index.php?showtopic=5 http://newshopper.sulekha.com/marat-

safin-dinara-safina_photo_612886.htm 

Общая 

наследственность 

ГЕНЕТИКА И СПОРТ 



Инструментальная 

диагностика 

6-14 видов 

Лабораторная 

диагностика 

90 - 300  

параметров  

Клиническая 

Биохимическая 

Гормональная 

Иммунологическая 

Серологическая 

Коагулограмма 

Генетическое 

тестирование 

30 – 120 генов 

Совокупный клинический, спортивно-медицинский и 

генетический анализ  

Медицинская 
комиссия ФТР 

http://www.mpclub.ru/villas/details/img/origins/doroh24.jpg
http://rbu-biathlon.ru/gallery/data/media/90/umo2.jpg


«Теннис XXI века»  
Отдаленные результаты и естественный 

отбор в детском теннисе (n=120) 

Медицинская 
комиссия ФТР 

Число 

детей 



Генетика и фенотип 

Генетика обуславливает многие 
количественные и качественные признаки 
человека  

Наследуемость признаков составляет: 
Рост – 80-85% 
Масса тела – 70-80% 
Цвет глаз, кожи, волос – 95-99% 
Форма ушей – 98% 
Сахарный диабет – 60% 

Артериальное давление – 40-45% 
Уровень липидов – 60-80% 
Выносливость – 65% 
Быстрота – 80% 
Интеллект – 70% 



Оценка наследуемости признаков на основании 
близнецовых и семейных исследований 

исследований Parameter Reference Heritability 

Muscle enzymes Bouchard et al. (1986) ~ 50% 

% fibre type Simoneau & Bouchard (1995) ~ 50% 

Maximal oxygen uptake Bouchard et al. (1998) ~ 50% 

Δ maximal oxygen uptake Bouchard et al. (1999) ~ 50% 

Leg strength Tiainen et al. (2004) ~ 30% 

Leg strength Zhai et al. (2005) ~ 60% 

Mesomorphy Peeters et al. (2007) ~ 80% 

Athlete status de Moor et al. (2007) ~ 70% 

LV mass Busjahn et al. (2009) ~ 80% 



Генетические маркеры веса человека 
Вес (масса) тела - один из важнейших показателей физического 
состояния человека. Полногеномные исследования позволили выявить 
целый более 150 локусов на различных хромосомах ответственных за 
ожирение. Например: 

Ген Функция продукта гена SNP 

MGAT1  Участвует в метаболизме углеводов, необходим для преобразования 
маннозы. 

rs12517906  

FTO  
Участвует в регуляции глобального обмена веществ, расхода энергии и 
энергии гомеостаза. Также участвует в регуляции размеров тела и 
накопления жировых отложений. 

rs8050136  

rs6499640  

TMEM18  Участвует в клеточной миграции, усиливает  миграционную способность 
нервных стволовых клеток и нейронных клеток-предшественников. 

rs7561317  

MC4R  Вовлечен в спектр физиологических функций, в т.ч. энергетический 
гомеостаз, обмен веществ, пигментация, воспаление. 

rs12970134  

… 

(по Thorleifsson et al., 2009)  



Генетические маркеры цвета глаз 
Ученые из медицинского центра Роттердамского университета (Erasmus University Medical Center 
Rotterdam) проанализировали 37 SNP из 8 генов у 6000 коренных жителей Роттердама (Liu et al., 
2009). 67.6% из них имели голубые глаза, 22.8% - карие, 9.6% - промежуточный цвет глаз. В итоге 
были отобраны лишь 6 наиболее значимых замен в 6 генах. Все эти гены кодируют белки, 
отвечающие за производство составляющих радужной оболочки глаза, кожи и пигментов волос 
(эумеланин и феомеланин). 

Ген SNP 

HERC2 rs12913832 

OCA2 rs1800407 

SLC24A4 rs12896399 

SLC45A2 rs16891982 

TYR rs1393350 

IRF4 rs12203592 

Тестирование этих генов позволяет предсказать карий 

цвет глаз с вероятностью 93%, голубой — 91%, 

промежуточный цвет - 73%.  



Опубликованные данные GWAS исследований 

NHGRI GWA Catalog 
www.genome.gov/GWAStudies 



Геном человека 

•3,2 миллиарда 
нуклеотидов 

 

•Организованы около в 
22-23 тысяч генов, 

которые составляют  3% 
общей длины ДНК 

 

 

•99,9% ДНК одинаковы у 
людей  

 

•90% ДНК человека 
идентична  

 

 

Выявлено более 10 млн SNP 



ПРЕДМЕТ ИССЛЕДОВАНИЯ - 

    различия в первичной структуре ДНК 

 cggggcgggg cgcacagagc ca g aggggct tgcgagcggc ggctgaggga ccgcggggag 

  

 cggggcgggg cgcacagagc ca с aggggct tgcgagcggc ggctgaggga ccgcggggag 

  

Мутация 
(полиморфизм) 



МОЛЕКУЛА ДНК 

 



Методы молекулярной диагностики 

• Блот-гибридизация 

• ПЦР 

• ЛЦР 

• ASO (метод аллель-специфических 
олигонуклеотидов  

• Real-time ПЦР (ПЦР в реальном времени) 

  

                                       И многое другое 

 



Полимеразная цепная реакция (ПЦР) 

 

Предложена в 1983 г. K.Mullis (Нобелевская 
премия 1989 г.) 

 

Позволяет получить in vitro большое число 
идентичных копий специфических 

нуклеотидных последовательностей 



Необходимы:                                                                           

    - ДНК-мишень (80 – 1000 пн) 

    - Специфические олигонуклеотидные 
праймеры  

    - ДНК-полимераза Taq или Tth (из Thermus 
aquaticus или T.Thermopilus) 

    - Дезоксирибонуклеоидтрифосфаты 

 

Полимеразная цепная реакция (ПЦР) 



ПЦР – выбор праймеров 

     5’         3’ 

     3’         5’ 



ПЦР – выбор праймеров 

    5’cggggcgggg cgcacagagc cagaggggct  tgcgagcggc 
ggctgaggga ccgcggggag  ggggcgccga gcggctccag 
cgcagagact ctcactgcac gccggagggc gcccttcctc  
gctcgcgccc gcgcgaccgc gcgccccagt cccgccccgc 
cccgctaacc gccccagaca  cagcgctcgc cgagggtcgc 
ttggaccctg atcttacccg tgggcaccct 3’ 

 

• Прямой праймер: 5’ cgcacagagccagaggggct  -3’ 

• Обратный праймер: 5’ cagggtccaagcgaccctcg -3’ 



ПЦР – начало 

92ºС 

55ºС 



ПЦР - 2 

72º 

92º 



ПЦР - 3 

Результат 



4. Рестриктный 

анализ 

Выделение ДНК 

биологического 

материала (крови, 

слюны) 

Амплификация 

нужного участка ДНК 

с помощью 

специфичных 

праймеров 



Инсерция Alu-элемента 

Инсерция 

Делеция 



СОВРЕМЕННЫЕ МЕТОДЫ АНАЛИЗА SNP 

ПЦР В РЕАЛЬНОМ 

ВРЕМЕНИ 
МАССПЕКТРОМЕТРИЯ 

БИОЧИПЫ 

ПОЛНОГЕНОМНОЕ СЕКВЕНИРОВАНИЕ 



Портативный 

анализатор 

робот биочип 

Автоматический анализ генетических 

изменений (до 100 образцов в день) 

ТЕХНОЛОГИЯ БИОЧИПОВ 

б) Генотип: 

FV (G/A) 

FGB (G/G) 

FII (G/G) 

GPIIIa (T/T) 

PAI-1 (5G/4G) 

MTHFR (C/T) 

 





Развитие технологий секвенирования 



ВЫСОКОВОСПРОИЗВОДИТЕЛЬНЫЕ  
ГЕНОМНЫЕ СЕКВЕНАТОРЫ ДЛЯ 

«ОБЫЧНОЙ» ПЦР-ЛАБОРАТОРИИ 

Ion Torren – геномный секвенатор, в 

основе которого лежит эффект 

полупроводниковой платформы  

GS Junior – геномный секвенатор, на 

основе технологии пирофосфатного 

секвенирования  



Технология на 
основе эффекты 

полупроводнико-
вых пластин 

(секвенирование) 



  

Предиктивная медицина  

  

  

ГЕНЕТИЧЕСКИЙ 

ПАСПОРТ - 

  

Фармакогеномика 

Нутригеномика 

Токсикогеномика 

Кардиогеномика 

Психогеномика 

Дерматогеномика 

Спортивная 

геномика 

Геномика старения 

 Геномика - наука, изучающая гены и их продукты как 

динамично развивающуюся систему, их взаимодействия и 

влияние на метаболические пути и физиологические 

реакции организма  

- индивидуальная база ДНК-

данных, отражающая 

уникальные генетические 

особенности каждого человека,  

его предрасположенность к тем 

или иным наследственным 

мультифакториальным и другим 

заболеваниям и состояниям 



ГЕНЕТИЧЕСКИЙ ПАСПОРТ 

 
Генетический паспорт - индивидуальная 

база ДНК-данных, отражающая 

уникальные генетические  особенности 

каждого человека, его 

предрасположенность к тем или иным 

наследственным, мультифакториальным 

и другим заболеваниям (В.С.Баранов, 2000). 

Тестирование генов 
«предрасположенности»  - путь к ранней 

профилактике частых заболеваний и 

коррекции образа жизни  

Паспортизация актуальна: 

 супругам, беременным женщинам, 

 спортсменам, людям экстремальных 

 профессий 

 
УПРАВЛЯЙ СВОИМ ГЕНОМОМ САМ!!  



Первая публикация 
по спортивной 
генетике - 
 Montgomery H.E., Marshall R., 

Hemingway H., Myerson S., 

Clarkson P., Dollery C., Hayward 

M., Holliman D.E., Jubb M., World 

M., Thomas E.L., Brynes A.E., 

Saeed N., Barnard M., Bell J.D., 

Prasad K., Rayson M., Talmud P.J., 

Humphries S.E. Human gene for 

physical performance // Nature. – 

1998. – V.393. – P.221-222. 

В 2011 обзор 



 Montgomery H.E., Marshall R., Hemingway 

H., Myerson S., Clarkson P., Dollery C., 

Hayward M., Holliman D.E., Jubb M., World 

M., Thomas E.L., Brynes A.E., Saeed N., 

Barnard M., Bell J.D., Prasad K., Rayson M., 

Talmud P.J., Humphries S.E. Human gene 

for physical performance // Nature. – 

1998. – V.393. – P.221-222. 

 Nazarov I.B., Woods D.R., Montgomery H.E., Shneider O.V., Kazakov V.I., Tomilin N.V., 

Rogozkin V.A. The angiotensin converting enzyme I/D polymorphism in Russian athletes // 

Eur. J. Hum. Genet. 2001. V. 9. P. 797-801. 



АСЕ – 12 лет спустя (Хью Монтгомери) 

Puthucheary et al., 2011 



АСЕ – 12 лет спустя (Хью Монтгомери) 

Puthucheary et al., 2011 



Распределение генотипов по гену  
ACTN3 у элитных атлетов 

(Yang et al., Am J Hum Genet, 2003) 



Exon 1             Exon 2       Exon 3 

GA 

MSTN - миостатин 

Variation in the myostatin gene linked to extreme muscle mass 
(Schuelke et al. 2004) 



EPOR –рецептор 
эритропоэтина 

Eero Antero Mäntyranta had a very high haematocrit due to a 
mutation in the erythropoietin receptor gene (de la Chapelle et al. 
1993) 

Exon 8 

GA EPOR 



Современное состояние 

Основные группы генов для спорта: 

 

- Гены «артериального давления» 

- Гены «углеводного и липидного (жирового)» обмена 

- Гены риска «тромбозов» и «внезапной смерти»  

- Гены «костей и суставов» 

- Гены «мышц» 

- Гены «питания и лекарств» 

- Гены «роста» 

- Гены «мотивации» 

- Гены «адаптации к гипоксии» и другие. 

 



Литература в геномике спорта 
Ahmetov, I.I. & Fedotovskaya, O.N. 

(in press, Cell Mol Ex Physiol) 







https://www.gene-talk.de/   
Анализ генетических вариантов 

https://www.gene-talk.de/
https://www.gene-talk.de/
https://www.gene-talk.de/


СУДЕБНО-МЕДИЦИНСКАЯ 
ЭКСПЕРТИЗА  

 

• Идентификация личности 

• Установление кровного родства 



Метод ДНК-фингерпринт 

ДНК-дактилоскопия, метод «отпечатков 
пальцев ДНК» 

Предложен в 1987 году 

Недостатки 

- Трудоемкий и капризный 

- Требуется большое количество ДНК 

- Сложная система контроля 



Принцип идентификации личности: анализ 
локусов, содержащих STR (короткие тандемные 

повторы) 



Количество локусов (STR), необходимое 
для идентификации личности 

• Минимум – 4-5 локусов 

• Стандарт CODIS (США) – 7 локусов 

• Стандарт CODIS  в случае особой важности – 
14 локусов 

• Всего известно около 30 000 локусов, 
содержащих STR 

 



Два этапа ДНК-диагностики в судебно-
медицинской экспертизе 

• Выявление совпадений 

 

Если совпадения выявлены, то необходим:  

 

• Расчет вероятности того, что совпадение не 
случайно 



Необходимая точность 

99,98%- точность 
идентификации 

0,02% или 

1 из 5 000 – вероятность 
случайного совпадения 



ОПРЕДЕЛЕНИЕ 
КРОВНОГО РОДСТВА 

• В 95% случаев – вопросы 
спорного отцовства 

 





Правила опровержения 

• Для опровержения отцовства в геноме 
ребенка и предполагаемого отца должно 
быть выявлено несовпадение по крайней 
мере по двум локусам 



Генный допинг 























Possible methods and approaches for doping 
to enhance athletic performance 

-Gene Therapy 

 

-Targeting of Signaling Pathways and Gene   

 Regulatory Elements 

 

-Introduction of small interfering RNA 



the transfer of genetic material into a cell, tissue, or whole organ, 
with the goal of curing a disease or at least improving the clinical 
status of a patient.  

Gene Vector 

Gene Therapy: 
 
•Hereditary disorders 

 
•Multifactorial diseases 
 
•Vaccination  

 
•Gene doping 

Gene therapy -  



Gene transferring methods 

Nonviral vectors 

Liposomes 
Polymers 
Proteins 
Peptides 

Physical 

Electroporation 
Ballistic transfection 

Viral 

Adenoviruses 
Retroviruses 
Adenoassociated 
viruses 



Wang et al. Adeno-associated virus vector carrying human minidystrophin genes  
effectively ameliorates muscular dystrophy in mdx mouse model // PNAS. 2000. V. 97.  
P. 13714–13719. 

Efficient expression of adeno-associated virus 
vector carrying human minidystrophin genes in 

mdx mouse model 

Expression efficacy < 88% cells 



Baranov et al. Local and distant transfection of mdx muscle fibers with dystrophin and  
LacZ genes delivered in vivo by synthetic microspheres // Gene Ther. 1999. V. 6.  
P. 1406–1414  

Efficient expression of lacZ and human 
minidystrophin genes delivered by polymer 

microspheres to mdx mouse muscles 

Expression efficacy < 18% cells 



http://ghr.nlm.nih.gov/handbook/illustrations/therapyvector 
http://www.microbiologybytes.com/virology/peel/peel3.html 

Adenoassociated virus 
construction 

Gene therapy and vector construction  

http://ghr.nlm.nih.gov/handbook/illustrations/therapyvector




Drug targeting of signaling pathways,  
genome regulatory elements etc. 

Lee S-J Quadrupling Muscle Mass in Mice by Targeting TGF-ß Signaling  
Pathways. // PLoS ONE 2007 2(8): e789.  

Wild type 

Myostatin 
knockdown 









http://en.wikipedia.org/wiki/Small_interfering_RNA 

Small interfering RNA  

•20-25 nucleotides  
•double-stranded RNA molecules 
•inhibition of gene expression  

 

http://upload.wikimedia.org/wikipedia/en/a/a9/SiRNAvitro.gif
http://en.wikipedia.org/wiki/Small_interfering_RNA


• Myostatin (MSTN) 

 

• Erythropoietin (EPO)  

 

• Insulin-like growth factor I (IGF1) 

 

• Peroxisome proliferator-activator receptors (PPARs) 

 

• Other genes (which associated with enhancement of  

    athletic performance) 

Genes of Interest: 



What are the motifs that can be used as objects 
for genetic doping detection?  

 
•A) sequence of vector elements 

 
•B) sequence of cDNA (foreign DNA)  

 
•C) expression profiling 
 
•D) antibody for foreign proteins or constructions 

 
•E) complex approaches 



Problems of detection 

• Low concentration of target DNA/RNA sequences in the sample 
 

• Difficulty of regulatory elements analysis (promoters, enhancers, 
silencers, terminators, exon-intron boundaries) 

 
• Possible use of new target genes and new methods of transfer  

 
• Detection of end-product is impossible 

 
• Low stability of the material 



Requirements for antidoping gene analysis: 
 
 

•Simplicity of sample collection 
 

•Non-invasive (desirable) 
 

•Sufficient sample quality  
 
•Opportunity to divide the sample for 2 identical tests 



Which biological material can be used for the 
molecular genetic analysis? 

• Blood 
 

• Urine 
 

• Saliva 
 

• Biopsy 



The Best Method – direct analysis of DNA 
sequence  

• Possibility to detect primary sequences 

 

• Opportunity to analyze regulatory elements 

(promoters, enhancers, silencers, 

terminators, exon-intron boundaries)  

 

• Simplification of the analysis (decreasing 

number of steps) 

 

• DNA is more stable than RNA 

 

• Direct method of gene doping detection 



MODEN TECHNIQUES OF DNA ANALYSIS 

 Real-Time PCR 

 MALDI-TOF mass 

spectrometry 

Microarray 

 Sequencing 

 PCR + 

 FCBS (xMAP) 






