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 Внешняя 
среда Гены 

Генетика дает 

вероятностный прогноз! 

Точность его зависит от 

наличия дополнительной 

информации: внешней 

среды, дополнительных 

исследований, этноса и т.п.  

В практической 

медицине генетику 

активно используют для: 

выделения групп риска, 

внесения корректировок 

в терапию и коррекцию 

образа жизни. 

 
Организм человека, все его ткани, системы и 
клетки - продукты взаимодействия генов и 

окружающей среды  
 
 



Как генетика изменит медицину через 50 лет  

“Мы будем иметь индивидуализированную, 
превентивную медицинскую помощь, основанную 
на персональных оценках риска, полученных на 
основе анализа ДНК. К этому времени каждый 
человек будет иметь информацию о полной 
нуклеотидной последовательности его генома. 
Стоимость секвенирования индивидуального 
генома будет меньше 100 US$. Эта информация 
будет неотъемлемой частью нашей медицинской 
карты. Почти все медицинские назначения будут 
учитывать наши генетические особенности.”  

F. Collins MD, PhD, TIME, The Future of Life, 2003  



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  



  

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 





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

safin-dinara-safina_photo_612886.htm 

Общая 

наследственность 

ГЕНЕТИКА И СПОРТ 



Классический подход 

Что дает современному спорту 

генетическое тестирование? 

• Исключены (более 99%) риски заболеваний 
несовместимых с занятием спортом 

• Установлены наследственные риски 
наиболее частых видов спортивного 
травматизма 

• Обоснован выбор вида спорта 
• Индивидуальный подход к тренировкам 
• Подбор питания согласно особенностям 

индивидуального метаболизма 
• Обоснованная мотивация 

Хронические 
болезни 

Некорректные 
тренировки 

Некорректное 
спортивное 
питание 

Классический подход + 
Генетика 

Выбран не тот 
вид спорта 

Отсутствие 
мотивации 

Высокие спортивные результаты 



 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. 



Гены сердечнососудистой системы  
- гены  регуляции артериального  давления 
- гены тромбофилии 
-гены «патологической гипертрофии» 
- гены регуляции роста сосудов 

Гены, ассоциированные с 
композитным составом 

мышечных волокон и 
силой сжатия кисти  

Гены мотивации  и 
стрессоустойчивости 

Гены метаболизма 
костной ткани 

Гены энергетического 
обмена 

-регуляция углеводного 
обмена  
-регуляция липидного 
обмена 
-регуляция термогенеза

Гены метаболизма 
ксенобиотиков  

Гены, обуславливающие 
антропометрические 

данные человека

Гены, ассоциированные 
с остротой зрения и 

заболеваниями органов 
зрения  



Что важно для спортсмена: 

I. ЗДОРОВЬЕ 

II. РАЦИОНАЛЬНОЕ ПИТАНИЕ 

III. ПРАВИЛЬНОЕ ЛЕЧЕНИЕ 

IV. ОПТИМИЗАЦИЯ РЕЖИМА ТРЕНИРОВОК   

 

  
  
 



ЗДОРОВЬЕ 



Кардиоваскулярный риск 

                Патологическое 
состояние/заболевание 

Основные клинико-
лабораторные методы 

диагностики  
Генетические маркеры 

Профилактические 
мероприятия 

Тромбофилия  
 

Ишемическая 
болезнь Сердца 

- ЭКГ (в покое/под нагрузкой) 
- холтеровское  ЭКГ-
мониторирование 
- ЭхоКГ 
- ангиография 
- КТ-коронарография 
- функциональные пробы 
(велоэргометрия, степ-тест) 
- лабораторные данные 
(липидограмма, 
коагулограмма)    

коагуляция и клеточная 
адгезия (F5, ITGB3, F2, FGB, 
GPIa (ITGA2), GPIab, F7) 
система фибринолиза (PAI1, 
PLAT) 
обмен гомоцистеина (MTRR, 
MTHFR, MTR) 

-своевременно 
прохождение УМО 
(выявление ранних 
признаков заболевания) 
 

- контроль клинических и 
биохимических 
маркеров 

 
- соблюдение здорового 
образа жизни 
 

- избегание перегрева 
организма  
 

- избегать дегидратации 
организма  
 

- период восстановления 
адекватный получаемым 
нагрузкам  

Тромбоз 
коронарных 

артерий  

Атеросклероз 
коронарных 

артерий 

- липидный обмен   (APOE, 
APOCIII, LPL, CETP, PON1, 
PPAR’s)  

ВКС (без структ. 
изменений 
миокарда) 

 - тромбоцитарные 
рецепторы/клеточная 
адгезия (ITGB3) 

 Эссенциальная артериальная 
гипертензия  

-контроль АД во время/после 
физических нагрузок 
- суточное мониторирование 
АД 
- ЭхоКГ 
- ЭКГ 

- ренин-ангиотензиновая 
система (ACE, AGT, AGTR1, 
AGTR2, BKR2, REN) 
-эндотелиальные факторы 
(NOS3) 
- метаболизм адреналина 
(ADRB1, ADRB2) 

          - до 50 % летальных исходов среди спортсменов до 35 лет 
          - до 90% летальных исходов среди спортсменов после 35 лет  

 Boraita A., 2002; Firoozi S. и др., 2003                  



Кардиоваскулярный риск 

                Патологическое состояние/заболевание 
Основные методы 

диагностики  
Генетические 

маркеры 
Профилактические 

мероприятия 

Структурные 
патологии  
миокарда 

Гипертрофическая 
кардиомиопатия  

   

- ЭКГ (в покое/под 
нагрузкой) 
- холтеровское  ЭКГ-
мониторирование 
- ЭхоКГ 
-функциональные 
пробы (велоэргометрия, 
степ-тест) 

- диагностика 
методом 
полногеномного 
сиквенирования 

- своевременно прохождение 
УМО (выявление ранних 
признаков заболевания) 
 

- контроль клинических и 
биохимических маркеров 

 
- соблюдение здорового 
образа жизни 
 

- избегание перегрева 
организма  
 

- избегать дегидратации 
организма  
 

- период восстановления 
адекватный получаемым 
нагрузкам  

Идиопатическая 
концентрическая 

левожелудочковая 
гипертрофия  

 

«патологическая» 
гипертрофия 

миокарда 
 
 

- компенсаторный 
ответ миокарда на 
физические 
нагрузки (CNB1, 
PPARA, ACE, NFATC4, 
MMP3) 

Синдром Марфана FLN1 

Аритмии и дефекты проведения  
        - Синдром Вольффа-Паркинсона-Уайта  
            -  Синдром укороченного PQ  

- ЭКГ (в покое/под 
нагрузкой) 
- холтеровское  ЭКГ-
мониторирование 

- диагностика 
методом 
полногеномного 
сиквенирования 

по Noakes T.D. с изменениями 



Международные рекомендации 

генетического тестирования на 

наследственные формы тромбофилии 



Травмы и заболевания  

опорно-двигательного аппарата 

                Заболевание/травма 
Основные методы 

диагностики  
Генетические маркеры 

Профилактические 
мероприятия 

Снижение 
минеральной 
плотности 

костной ткани 

Усталостные 
переломы 

- Биохимические   
маркеры 

 
 
 

 - Рентгенография 
 
 
 

 
- Денситометрия 

- рецептор витамина D 
(VDR3) 
- коллаген  1 типа (COL1A1)  
- рецептор к эстрогену 1 типа 
(ESR1) 
-  лактаза (LCT) 
-  остеокальцин (BGP)  
- рецептор кальцитонина 
(CALCR)  

• упражнения на 
растяжку и укрепление 
мышц ног 
  
•в контактных видах 
спорта избегать обуви с 
креплениями 
 
•избегать обуви на 
высоких подборах 

Нагрузочные 
переломы 

Травмы 

Травмы 
 крестообразных 
связок коленного 

сустава 

-коллаген 1, 5, 12 типов 
(COL1A1, COL5A1, COL12A1) 
- матриксная 
металлопротеаза 1, 3  
(MMP1)  
- ростовой и 
дифференцировочный 
фактор-5 (GDF5) 

Травмы Ахиллова 
сухожилия 



Хронические заболевания 

бронхолегочной системы 

                Патологическое 
состояние/заболевание 

Основные методы диагностики  Генетические маркеры 
Профилактические 

мероприятия 

Бронхиальная астма - флюорография 
 
 

- КТ, МРТ органов 
грудной  клетки 
 
 
-  спирография 

- II фаза детоксикации (GSTM1, 
GSTP1) 
-  провоспалительные цитокины 
(IL4, IL4R, TNFA, IL1B, IL1RN, IL6, 
IL10) 
- нейрональная NO-синтаза 1 
(NOS1)  
- секретоглобин 1 семейства 1А 
(SCGB1A1) 

- ежегодное 
флюорографическое 
обследование 
 

- исключение курения 
 

- контроль спирографии 
при проведении УМО 
 

- аэробные нагрузки в 
экологически чистых 
районах 
  

Хроническая 
обструктивная болезнь 

легких - матриксная металлопротеаза 
1, 3  (MMP1, MMP3)  
- II фаза детоксикации (GSTP1) 

-до 10% профессиональных спортсменов страдают Бронхиальной астмой 
физического напряжения (компенсированной формой),   
- наиболее часто заболевания бронхолегочной системы обостряются во время 
периода интенсивных тренировок . 



ПРАВИЛЬНОЕ ЛЕЧЕНИЕ 



ФАЗА I                  ФАЗА II                      ФАЗА II I 

АКТИВАЦИЯ 
КСЕНОБИОТИКОВ С 

ОБРАЗОВАНИЕМ 
АКТИВНЫХ 

ПРОМЕЖУТОЧНЫХ 
ЭЛЕКТРОФИЛЬНЫХ 

МЕТАБОЛИТОВ 

ПРЕОБРАЗОВАНИЕ 
АКТИВНЫХ 
ПРОМЕЖУТОЧНЫХ 
ЭЛЕКТРОФИЛЬНЫХ 
МЕТАБОЛИТОВ  В 
ВОДОРАСТВОРИМЫЕ 
НЕТОКСИЧНЫЕ 
КОМПОНЕНТЫ 

  ОКСИДАТИВНЫЙ 
СТРЕСС, 

ТОКСИЧНОСТЬ, 
МУТАЦИИ, РАК 

ЦИТОХРОМЫ 
P450, 
ЭЕПОКСИ Д- 
ГИДРОЛАЗЫ 
И ДР. 

ГЛЮТАТИОН  - 
ТРАНСФЕРАЗЫ, 

  N-  АЦЕТИ Л- 
ТРАНСФЕРАЗЫ, 

UDF- ГЛЮКОРОН  - 
СУЛЬФОТРАНСФЕРАЗЫ 

И ДР. 
ВЫВЕДЕНИЕ 
ВОДОРАСТВОРИМЫХ 
НЕТОКСИЧНЫХ 
КОМПОНЕНТОВ ИЗ 
ОРГАНИЗМА 

ЛЕКАРСТВА, 
  ПИЩА. 
  КАНЦЕРОГЕНЫ, 
ЗАГРЯЗНЕНИЕ 
  ВНЕШНЕЙ СРЕДЫ 

Совместное функционирование всех фаз детоксикации 

обеспечивает обезвреживание  десятков тысяч ксенобиотиков  

всех химических классов и разных групп, включая канцерогены, 

мутагены, тератогены, пестициды, промышленные и 

сельскохозяйственные яды, пищевые добавки, красители и т.д.  

 

ОСНОВНЫЕ ФАЗЫ ДЕТОКСИКАЦИИ 



Корректное питание и лекарственная терапия  

Заболевания и патологические процессы, требующие применения 

лекарственных средств с доказаной необходимостью 

фармакогенетического тестирования  

  
(Резолюция заседания «круглого стола» Комиссии Общественной палаты Российской 

Федерации по охране здоровья, экологии, развитию физической культуры и спорта 

от 13 декабря 2010г.). 
 

  

•Депрессивный эпизод (F32) 

•Тяжелые инфекции (включая, глубокие микозы) 

•Ревматоидный артрит (М05) 
и другие. 

 

www.warfarindozing.org 

www.pharmsuite.ru 

- автоматизированная интерпретация результатов фармакогенетического тестирования 

http://www.warfarindozing.org/
http://www.pharmsuite.ru/
http://www.warfarindozing.org/


ЗАКЛЮЧЕНИЕ 

• Генетическое исследование необходимо для 
определения рисков развития патологии у 
спортсменов и ее профилактики. 

 

• Оценка полученных результатов обследования должна 
быть комплексной (клинические, генетические и 

биохимические данные). 

 

• На основании математической обработки 
генетических данных можно строить модели 
предсказания заболеваний и других признаков человека 


