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ABSTRAKT

Nazev prace

Genetické predpoklady rychlostni schopnosti u hracd 1. a 2. nejvyssi Ceské

fotbalové ligy.
Cil prace

Zjistit, zda se u fotbalist(, ktefi dosahli lepSich vysledk( ve vybranych motorickych
testech posuzujicich rychlostni schopnost, projevi souvislost dosazenych vysledki
se zastoupenim pfislusnych genotypd v genetickych polymorfismech ACE 1/D, ACTN3
R577X, AMPD1 GIn12X, BDKRB2 9/+9, ILIRN VNTR, NOS3 Glu298Asp, UCP2 Ala55Val.

Metody

U 106 fotbalistl 1. a 2. ¢eské fotbalové ligy (vék 25,3 + 4,69; vaha 77,5 £ 7,33; vyska
181,2 + 6,23) byl, dle standardizovaného protokolu, odebran vzorek slin z bukalni
sliznice. U vzork( byla pomoci PCR metody a elektroforézy uréena genotypova varianta
u genovych polymorfism0 ACE I/D, ACTN3 R577X, AMPD1 GIn12X, BDKRB2 9/+9, ILIRN
VNTR, NOS3 Glu298Asp a UCP2 Ala55Val. Predpoklad pro rychlostni schopnost byl
sledovan motorickymi testy: vyskou vyskoku, maximalni vyprodukovanou silou a silovym
impulzem u 3 typl vyskoku (s dopomoci hornich koncetin, bez dopomoci hornich
koncetin a z podfepu), maximalni vyprodukovanou izokinetickou silou flexorua kolene pfi
Uhlovych rychlostech 60°.s%, 180°.s1, 300°.sX. X? test (Pearson(v chi-kvadrat test) byl
vyuzit pro stanoveni rozdilu genotypového zastoupeni u sledovanych parametri
zvolenych motorickych testd u fotbalistl, ktefi dosahli vysledk( nad hranici 80.
percentilu oproti ostatnim fotbalistdm. Pomoci Kruskalova-Wallisova testu byla
stanovena zavislost (p = 0,05) genotypovych frekvenci na vysledcich dosaZenych

u sledovanych parametr( zvolenych motorickych testu.
Vysledky

U vSech sledovanych genovych polymorfism( byly splnény podminky Hardy-
Weinbergovy rovnovahy (HWE), p>0,05. Vysledky x? testu potvrdily, Ze fotbalisti, kteFi

presahli hranici 80. percentilu u maximalni sily vertikdlniho vyskoku z podiepu (2,19 +



0,14 N.kg) a impulzu sily vertikalniho vyskoku z podfepu (2,76 + 0,23 N.s.kg?) maji,
oproti ostatnim fotbalistdm, statisticky vyznamné odliSné genotypové zastoupeni
u ACTN3 R577X (x?=4,632) a BDKRB2 -9/+9 (x?=4,76). KruskalGv-Wallistv test ukazal
statisticky vyznamny rozdil genotypu Val/Val oproti Ala/Ala (p=0,027) a Ala/Val
(p=0,010) u UCP2 Ala55Val u vysky vertikdlniho vyskoku z podiepu.

Klicova slova

sportovni vykon, rychlost, sportovni genetika, predispozice, dédi¢nost



ABSTRACT

Title

The genetic predisposition of a speed ability among the players of the 1st and 2nd

Czech football league.
Study aim

To determine the impact of ACE I/D, ACTN3 R577X, AMPD1 GIn12X, BDKRB2 9/+9,
ILIRN VNTR, NOS3 Glu298Asp, UCP2 Ala55Val polymorphisms genotype frequencies on

the results of the speed ability motor tests.
Methods

DNA samples obtained from epithelial mouth were quantified and analyzed using
the PCR method from 106 football players of the 1st and 2nd Czech football league (age
25,3 + 4,69; weight 77,5 + 7,33; height 181,2 + 6,23). Genotype frequencies were
estimated for the ACE 1/D, ACTN3 R577X, AMPD1 GIn12X, BDKRB2 9/+9, ILIRN VNTR,
NOS3 GIlu298Asp, UCP2 Ala55Val polymorphism. Motor speed ability was tested by the
vertical jump height, produced power and power impulse for the countermovement
jump, countermovement jump without arms swing and squat jump. Isokinetic maximal
power of flexors and extensors of the knee were tested at the angle speed 60°.s%,
180°.s1, 300°.st. X? test (Pearson‘s chi-square test) was used to determine the
genotypes difference for the parameters of the motor speed ability tests in the football
players who exceeded 80th percentil compare to the other football players. Kruskal-
Wallis test was used to determine dependence (p = 0,05) of the genotypes frequencies

for the results of the motor speed ability tests.
Results

All examined gene polymorphism were in the Hardy-Weinberg equilibrium (HWE),
p>0,05. x? test results confirmed statistically significant difference for genotype
frequencies of ACTN3 R577X (x?=4,632) and BDKRB2 -9/+9 (x?=4,76) for the squat jump
maximal power (2,19 + 0,14 N.kg™?) and the squat jump impulse (2,76 + 0,23 N.s.kg™) for

the football players who exceeded 80th percentil compared to other football players.



We found out the statistical difference between Val/Val genotype and Ala/Ala (p=0,027),
Ala/Val (p=0,010) genotype of UCP2 Ala55Val for the squat jump height.

Key words

sports performance, sprint, sport genetics, sport predisposition, heredity
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SEZNAM POUZITYCH SYMBOLU

Symbol Jednotka Vyznam
X2 test - Pearsonuv chi-kvadrat test
VO2max ml.mint.kg? Maximalni spotfeba kysliku

SEZNAM POUZITYCH ZKRATEK

Zkratka Vyznam

1lliga PUsobeni v 1. ¢eské fotbalové lize

2liga PUsobeni v 2. ¢eské fotbalové lize

AAT alfa-1-antitrypsin

ACE Angiotensin konvertujici enzym

ADP Adenosindifosfat

AMPD Adenosinmonofosfat deaminaza

ANOVA Analyza rozptylu

ATP Adenosintrifosfat

Bp Parova baze

C300DH Maximalni dosazena sila flexorli dominantni koncetiny pfi
Ghlové rychlosti 300°.s

Cc300DQ Maximalni dosazenad sila extenzorl dominantni koncetiny
pfi thlové rychlosti 300°.s!

C300NH Maximalni dosazena sila flexord nedominantni koncetiny

pfi thlové rychlosti 300°.s!
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C300NQ

Cm
cMJ1
cMJ2
CK
DNA
dNTp
FTVS

GWAS

HWE
IAAF
Kg
LF
LSM
Mb
MS
mtDNA
NO
OH
PBS
PCr
PCR

RAAS

Maximalni dosazend sila extenzord nedominantni

koncetiny pfi Uhlové rychlosti 300°.s!

Centimetr

Vertikdlni vyskok s dopomoci hornich koncetin
Vertikalni vyskok bez dopomoci hornich konéetin
Kreatin kinaza

Deoxyribonukleova kyselina

Modifikované nukliotidy

Fakulta télesné vychovy

Genome-wide association studies =

celogenomova studie
Hardy-Weinbergova rovnovaha
Mezindrodni asociace atletickych federaci
Kilogram

Lekarska fakulta

Laborator sportovni motoriky
Megabaze

Mistrovstvi svéta
Mitochondrialni DNA

Oxid dusnaty

Olympijské hry

Fosfatovy pufr

fosfokreatin

Polymerdzova fetézova reakce

Systém renin-angiotensin-aldosteron
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Repre

RM

SNP

SJ
SRepre
TGS

UK

USA
VEN
Vys2cm

Vys2Iimp

Vys2MaxS

Vys3cm
Vys3Iimp

Vys3MaxS

PUsobeni v seniorském, nebo juniorském reprezenta¢nim

tymu své zemé
Opakovaci maximum (repetition maximum)

Single nucleotid polymorphism = nukletidovy

polymorfismus

Vertikdlni vyskok z podiepu

PUsobeni v seniorském reprezenta¢nim tymu své zemé
Celkové genotypové skére

Univerzita Karlova

Spojené staty americké

VSeobecna fakultni nemocnice

Vyska vertikdlniho vyskoku bez dopomoci hornich koncetin

Impulz sily vertikdlniho vyskoku bez dopomoci hornich

koncetin

Maximalni sila vertikalniho vyskoku bez dopomoci hornich

koncetin
Vyska vertikalniho vyskoku z podrepu
Impulz sily vertikalniho vyskoku z podfepu

Maximalni sila vertikalni vyskoku z podfepu
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1 UvoD

Pokrok nasi civilizace, s rostoucim uplatnénim informacnich technologii (véetné
internetu), je aZ neuvéfitelny. Casto je obtiZné si ho viibec uvédomit, protoZe v tomto
pokroku pravé Zijeme. Bez pochyby se da tento stav povaZovat za stejné vyznamnou
udalost, jakou byla napftiklad v pribéhu 18. stoleti primyslovd revoluce s vyuzitim

vynalezu parniho stroje nebo Zarovky.

Na prvni pohled se mlze zdat, Ze oblast sportovni genetiky nijak zasadné
s rozvojem informacnich technologii nesouvisi, ale opak je pravdou. Od doby, kdy zacaly
vznikat pokrocilé analytické systémy, které zpracovavaji velké mnoiZstvi ziskanych dat
(tzv. BIG DATA) a prevadi je do uzivatelsky privétivé podoby, je jejich presah a vyznam
patrny u spousty lidskych ¢innosti véetné genetiky (Labrinidis & Jagadish, 2012). Jednou
z jejich vyhod je moznost shromazdovani informaci na jedno misto a spojovani lidi, ktefi
jsou od sebe vzdaleni tisice kilometr(, v jakykoliv okamzik. Pravé proto je mozné se za
drive nemyslitelné kratky ¢as dostat k nejaktualnéjsim poznatklim v dané problematice.
Z védeckého pohledu nové technologie napomahaji spojovani vyzkumnych tym(
a sdileni nasbiranych vysledk(. Minimdlné ve sportovni genetice je tato skutecnost

zasadni.

Principy a fungovani lidského organismu na urovni DNA, ale tim padem také
principy a fungovani lidského organismu jako celku, jsou velmi slozité. Vime, Ze doposud
byla odhalena jen ¢ast z nich. Zejména se jednd o principy spojené s fungovanim téla
na bunééné urovni, které se ale nakonec mohou odrazZet také ve fenotypu jedince. Lidsky
organismus lze z pohledu svého fungovani oznacit za Sirokou kaskadu déja. Jednotlivé
casti této kaskady se mohou ménit diky vnéjsim vlivim, nebo se mohou ménit v priibéhu
Casu. Fenotyp ¢lovéka tak aktualné ovliviiuje prakticky jednoznaéné nedefinovatelné
mnozstvi faktor(. Cim méné muaZeme urcity fenotypovy znak ohrani¢it, tim hdfe
se jednotlivé faktory urcuji. Pfesné tak je to se sportovnim vykonem. Pokud bychom ho
totiz chtéli jednoznacné definovat, tak by musel byt jasné ohraniceny a musel by byt,
prevedeno na matematickou Uroven, idealné nomindlni. Podobné jako je to napfiklad
u fenotypového znaku barvy klze. JelikoZ tomu tak neni, tak sportovni vykon lze oznacit

za multifaktoridini zaleZitost. Dokladem toho je, Ze do kazdého sportovniho vykonu
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vstupuje vidy vice neZ jeden funkéni systém (napt. ob&hovy, dychaci a dalsi). Jednou
z cest je v jednotlivych sportech hledat kauzdlni souvislosti alespon pro jejich klicové

parametry (napfiklad fyziologické).

Model dvousroubovice DNA byl Jamesem D. Watsonem a Francisem Crickem
objevena pred vice nez Sedesati lety — 1953 (Watson & Crick, 1953). BéZzné pouzivana
metoda polymerdazové retézové reakce (PCR) pro analyzu vybrané sekvence genetickych
vzorku byla Karry Mullisem patentovana pred vice nez tficeti roky - 1984 (Mullis, 1990).
Jeden z prvnich vyzkum v oblasti sportovni genetiky, zaméreny na zkoumani asociace
konkrétniho genového polymorfismu a dosazené vykonnosti, byl proveden v roce 1998
(Gayagay et al., 1998) a jesté v roce 2005 pocet odbornych ¢lank( zamérenych na toto
téma nedosahoval ani dvou desitek. AvSak od této chvile pozorujeme jejich strmy ndr(st
a vroce 2015 se jejich pocet jiz pohybuje kolem C¢isla 200 (Ahmetov, Egorova,
Gabdrakhmanova, & Fedotovskaya, 2016). Pravé zminéné technologie v tomto sehrdvaji
objektivné svou roli a my tak madme moznost byt soucéasti vyzkum{, na jejichz konci ma
byt jasné definovani genetického vlivu na sportovni vykon. Dlvodem vysokého vyznamu
zminénych technologii na oblast sportovni genetiky je samotna podstata vyzkumu v této
oblasti. Vném je snahou fenotypové znaky (v nasem pfipadé uUroven sportovni
vykonnosti nebo jejich dil¢ich komponent) spojit s genotypem. Ktomu jsou kromé
jiného zapotiebi dva kroky. Prvnim je nalezeni dostatecného mnoizstvi subjektu
s vybranym fenotypovym znakem a druhym je testovani genovych variant (predem

vybranych v pfipadé studii kandidatniho genu).

Ve sportovni genetice moznd vice nezZ kde jinde plati, Ze v obou krocich hraje
zasadni roli pocet testovanych subjektl a pocet sledovanych genovych variant. Pro
vyzkum by tedy bylo idedlni mit moZnost testovat cely genom u tisicl elitnich sportovct
a dostatec¢né robustni kontrolni populace. Prvni ¢ast — testovani celého lidského
genomu, je jiz realitou. Cena za posledni desetileti rapidné klesla a tak se také v oblasti
sportovni genetiky objevuji studie, které testuji alespon delSi useky DNA neZ pouze
nékolik konkrétnich genovych variant. Druhd ¢ast — mnozstvi otestovanych elitnich
sportovcl se da vyresSit prakticky jen dvéma zplsoby. Dlouhodobym sbérem dat
a spojovanim genetickych databazi vice vyzkumnych tymu. Prvni zplGsob nelze urychlit.

Druhy se jiz prakticky odehrdva (Pitsiladis et al., 2016).

14



Pravé s timto védomim je také zpracovana ma disertacni prace, ktera se vénuje
zkoumani vlivu 7 genetickych polymorfismU na dosazené vykony v motorickych testech
sledujicich predpoklad k rychlostni schopnosti u 80 fotbalistd z 1. a 2. nejvyssi Ceské
fotbalové ligy. V Ceské republice se vyzkumem vlivu genetiky na sportovni vykon
na molekularni Urovni zabyvaly jednotky védeckych studii, a to u vétsiny z nich na malém

vzorku testovanych subjektl (Balkod, 2017; Horak, 2013; Petr, 2015; Petr et al., 2014).

Dle mého nazoru je také dllezité zminit fakt, Ze oblast sportovni genetiky
je interdisciplindrni, vyzadujici alespon ¢astecnou znalost principl molekularni biologie
a genetiky, kterym je béZzné ve studiu oboru sportovnich véd (kinantropologii) vénovano
jen velmi malo ¢asu. Pro kohokoli, kdo studuje télesnou vychovu — trenérstvi, je ¢asto
velmi sloZité se naucit vétsi mnozstvi odbornych termind, které si sportovni genomika
vyZzaduje. Zjistovani a pfijimani novych informaci je tak ztizeno. Kromé toho neni mnoho
Cesko-jazy¢nych zdrojl a publikaci, které jsou zaméreny na oblast sportovni genetiky.
Na druhé strané se ¢im dal vice vyskytuji nabidky soukromych subjektd, které nabadaji
k ndkupu testovani genetického profilu. Zakaznik by tak mél naptiklad odhalit, zda ma
predpoklad k uréitému typu sportovniho vykonu. Zminéné soukromé subjekty casto
predkladaji jen ¢ast informaci tykajicich se dané problematiky. Jde o informace, které
zveliGuji vyznam testovani genetického profilu a ndasledné tak casto zkresluji a
zjednodusuji celou problematiku. Nejenze je pak zdkaznik dezinformovan, ale tyto
zkreslené informace muUZe také predavat ddl. Vznikd tak desinformacni bublina, kterou
Ize narusit jen predloZenim nezkreslenych informaci, které jsou podloZzeny védeckym

vyzkumem. Tato disertacni prace by méla pravé tyto informace rozsifit.
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2 ZAKLADY LIDSKE GENETIKY

Cela kapitola se vSemi dil¢imi podkapitolami slouzi k zakladni orientaci v oblasti
genetiky, ktera je bézné vyuzivdna pravé ve sportovni genetice. Nékteré z podkapitol
jsou pak detailnéji zaméreny na problematiku, ktera pfimo souvisi s disertacni praci. Na
druhou stranu nékteré z oblasti a postupl zminény viibec nejsou, protoze se jimi obecné

zabyva pouze mald ¢ast vyzkuma.

2.1Prehled zakladnich genetickych pojmu

Cilem kapitoly je shrnout a vysvétlit zakladni genetické pojmy tak, aby bylo
jednodussi pochopit text v dalSich kapitolach a také aby nedochdzelo k

desinterpretacim.

V dnesni dobé se s vyzkumem v oblasti genetiky nesetkdvame pouze v odbornych
Casopisech a védeckych ¢lancich, ale také v dennim tisku, v populdrné nauénych
Casopisech nebo televiznich odbornych diskuzich a na internetu. Avsak oblast genetiky
neni jednoducha ani pro zakladni pochopeni. Dlvodem je, Ze je v ni pouzivano velké
mnozstvi specifickych odbornych terminG a pojma. Tyto terminy a pojmy jsou bohuzel
Casto pravé v neodbornych textech a poradech vysvétlovany nepresné. Dochazi tak
k desinterpretacim, nepochopeni vykladu a ztraté orientace v problematice. Jednim
z takovych pripadll je napfiklad termin dédicnost. Lze se ¢asto docist nebo slyset,
Ze genetika zkouma dédi¢nost a proménlivost Zivych organismu. Avsak znaky a vlastnosti
organismu se sami o sobé nedédi. Jizroce 1865 G. J. Mendel vefejné prezentoval,
Ze pojmem znaky je potrfeba chapat projev organismi navenek, tedy fenotyp majici
alternativni varianty (proménlivost) na zakladé diskrétnich ohrani¢enych tfid (Kuciel,

2016).

Pravé z tohoto divodu hned na Uvod teoretickych vychodisek v oblasti genetiky

lidského téla vysvétluji nékolik zakladnich pojmu, které jsou v textu dédle uvedeny.
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Genetika

Védni oblast zamérfujici se na studium pficin variability mezi jednotlivci. Konkrétné
mUze jit napriklad o priciny vedoucich k nemoci, nebo patologickym jevim (Church &

Casey, 2004).
Genomika

V pfipadé lidi jde o védni oblast studujici vSechny lidské geny a jejich funkce
v pribéhu celého Zivota. Terminy genomika a genetika Ize v textech brat jako synonyma

(Archibald, 2018)
Genom

Timto pojmem je oznacdovan kompletni geneticky obraz organismu. Jde
o kompletni soubor DNA zahrnujici vSechny geny a skladajici se z vice nez 3 miliard par(
bazi. Minimalné 99,5 % genomu je identickych mezi kymkoliv na planeté. Z genomu lze
ziskat vsechny informace potrebné pro vytvoreni a fungovani organismu (Karki, Pandya,

Elston, & Ferlini, 2015; Yadav, 2007).
Genotyp

Pojmem genotyp Ize stejné jako pojmem genom oznacit kompletni soubor vsech
genU v organismu. Avsak v uzsSim pojeti tento termin mlzZe odkazovat na alely, nebo
varianty genu, které jsou pfitomny v organismu. Kazdy par alel pfedstavuje genotyp
specifického genu. Genotyp kazdého organismu pfispiva k jeho fenotypu (Hallgrimsson
& Hall, 2011). Pro ptiklad u rostliny (sladkého hrachu) ma gen pro barvu kvétu dvé alely.
Prvni kdd alely, pro fialové kvéty, je reprezentovan velkym pismenem F. Druhy kod, pro
bilé kvéty, je reprezentovan malym pismenem f. Populace hrachu muze tak mit tfi rGzné

genotypy: FF, Ff, nebo ff.
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Geneticka informace

Urcuje vznik znak( a vlastnosti a je uloZena v burice. Geneticka informace se
u zivocichu, vcetné lidi, pfenasi z generace na generaci pomoci pohlavnich bunék.

U nizSich organism( se prenasi primym délenim (Kuciel, 2016).
Dédicnost
Jde o proces, pfi kterém dochazi k pfenosu genetické informace zrodicu

na potomstvo. Dédicnost je zodpovédna za urcitou miru podobnosti mezi rodici

a potomky, ale také za rozdily mezi druhy (Kuciel, 2016).
Fenotyp

Jde o komplex vSech navenek pozorovatelnych vlastnosti, nebo rys organismu,
véetné jeho morfologie, struktury, biochemické a fyziologické vlastnosti, nebo treba
chovani. Fenotyp organismu je zdavisly nagenotypu jedince a na vnéjsich

environmentalnich faktorech, ve kterych setrvava (Dawkins, 2016).
Alela

Jde o konkrétni formu stejného genu, kterd mlze zplsobovat rlizny projev
urcitého znaku. Alely jsou kritické z pohledu dédic¢nosti jednotlivych znak(. Jde totiz
v podstaté o posloupnost kdédovanych informaci, které prendseji znaky napfic
generacemi. Alely jsou vlastné dvé rozdilné verze jednoho genu. Alela muZe byt
dominantni nebo recesivni, coZ zplsobuje vznik novych organismui, nebo nachylnost
k rGznym onemocnénim a poruchdm. Varianty alel jsou také didvodem, proc se nové

organismy podobaji svym rodic¢im, ale pfitom nejsou identické (Dewey, 2018).
Geneticky znak

Vyraz, ktery odkazuje na urcity gen, nebo sekvenci DNA, u kterych zndme jejich
pfesnou polohu na konkrétnim chromosomu. Pfi zkoumdni genetickych znak( se

oznacuje jeho umisténi na konkrétnim chromosomu jako locus (Relethford, 2012).
Geneticky polymorfismus

Jde zménu v sekvenci DNA, ktera se v populaci vyskytuje ve vice jak 1 % z populace.
Stejné jako u mutace muze jit o zménu jednoho nebo vice nukleotid (Brookes, 1999;

Karki et al., 2015).
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Genetickda mutace

Jde o trvalou zménu v sekvenci DNA, ze které je tvoren gen, nebo vice gen(. Jde
o zménu v sekvenci DNA, kterd se v populaci vyskytuje v méné jak 1 % z populace.
Rozsah mutace mzZe byt Siroky. MizZe jit o zménu jednoho paru bazi az k velkému
segmentu chromozomu zahrnujici vice gen(ll. Tyto zmény mohou, ale také nemusi, vést
ke zménam ve fenotypu. Mutace mohou byt pfeneseny od rodic(i, nebo ziskany béhem

Zivota (Fitzgerald & Rosenberg, 2019; Karki et al., 2015).

2.2Lidsky genom

Cilem této kapitoly je systematicky popsat lidsky genom od vétSich ¢asti (napfr.
charakteristiky genomu), pres konkrétnéjsi zacileni (napf. popis nukleotidl), az po

zavaznost genetické informace na fungovani lidského organismu.

U Clovéka, stejné jako u ostatnich savcl, kazda burika téla (az na ¢ervené krevni
buriky a bunky pohlavni) obsahuje genom. Genom je veskera genetickd informace, ktera
je uloZzena v DNA a je identicky pro vSechny burky, ve kterych se nachazi. Bézny lidsky
genom je sloZen pfiblizné ze 3 miliard bazi deoxyribonukleové kyseliny (DNA). Genom
Ize sledovat a popisovat vice zplsoby na vice Urovnich rozliseni, které jsou v nejvétsi
mite zaloZeny na potiebach klinické praxe. V téle mame 220 typd bunék, které obsahuji
totoznou DNA. Avsak vliv na télo a projev funkce se lisi u kazdé z téchto bunék a lisi se
také v zavislosti na case. To napfiklad znamend, Ze rozdilny projev funkce bunék
umoziuje plicnim bunikdm absorbovat kyslik, bunkdam Zzaludku zajistit travici enzym,
nebo mozkovym bunkam zprostfedkovat nervovy impuls. V pribéhu lidského Zivota se
mUzZe stat, Ze nékteré geny lidského genomu jsou “zapnuty”, nebo “vypnuty” (zméni se
jejich exprese) a dojde tak ke zméné odpovédi v komplexu externich a internich
bunécénych signall. Toto “zapnuti”, nebo “vypnuti“ je béZznou soucasti lidského Zivota
a muze jit napriklad o odstrariovani koznich bunék mezi prsty u vyvijejiciho se embrya,
pres strmy ndrlst sexudlnich hormonl v puberté, az po vznik rakovinového nadoru

v pozdéjsim véku (Fitzgerald-Hayes & Reichsman, 2009).

Aktualné se odhaduje, Ze lidsky genom obsahuje mezi 20 aZz 25 tisici geny (viz.

tabulka 1), ale z toho pouze 2 % genomu zaujimaji segmenty DNA, které kéduji jednotlivé
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geny. To znamena, Ze 98 % genomu obsahuje DNA lezici v oblasti mezi geny s velikosti i
nékolik megabazi (Mb). U této oblasti se tedy predpoklada, Ze v ni neleZi Zddné geny
(Clamp et al., 2007). Dfive se tato oblast oznacCovala jako tzv. “junk DNA“ (volné Ize
preloZit jako odpadni DNA). V soucasnosti je tato oblast oznafovdna jako “regulacni
DNA”. Vyzkum smérujici k detailnéjSimu rozpoznani genomu a zejména této regulacni
Casti DNA, stale pokracuje, a to i pfes mnozstvi a silu informaci, které byly v této oblasti
zjistény v posledni dobé. MozZnost, Ze existuji geny, které nejsou doposud detekovany,
stdle existuje. Dle Pheasant and Mattick (2007) se odhaduje, Ze podstatné vétsi ¢ast
lidského genomu, neZz plvodné odhadovanych 20 %, ma funkéni daleZitost (ta neni
spojena pouze s kddovanim gen(, jako uvedend drive v této kapitole uvedend 2 %).
K tomu pfispivaji také vysledky projektu ENCODE (encyklopedie DNA element(), ktery

zkouma pravé vyznam oblasti genomu, ve které neleZi jednotlivé geny (Lesk, 2012).

Tabulka 1: Charakteristika lidského genomu dle databaze Ensembl verze 98 (Ensembl, 2019b)

Informace Pocet
Pocet parovych bazi (bp) v lidském genomu 3096 649 726
Pocet gentl kodujicich protein 20 444
Pocet nekodujicich gent 23949
Pocet pseudogen( 15214
Pocet gen transkrip¢nich jednotek genu 227 530

Projekt lidského genomu

14. dubna 2003 oznamil Narodni institut pro vyzkum v oblasti lidského genomu
(The National Human Genome Research Institute) Uspésné dokonceni projektu lidského
genomu (Human genome project). Hlavni cile projektu lidského genomu byly poprvé
definovany v roce 1988 specidlni komisi Narodni americké védecké akademie. Kromé
hlavniho cile komplementace lidského genomu, byly dosazeny také vedlejsi cile.
Vytvoreni fyzické a genetické mapy lidského genomu, zmapovani a osekvenovani 5
jinych organismd (napf. mysi). V tuto chvili je opravdu moziné fict, Ze dle moZnosti
a limitl soucasnych technologii, je projekt lidského genomu dokoncen. Pouze velice
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mala cast, ktera predstavuje zhruba 1 procento z celého genomu, oskenovano neni.
Je ale pouze otdzkou ¢asu, kdy pomoci novych technologii i toto jedno procento bude

pokryto (Epstein, 2013; NHGRI, 2019).

Dokonceni komplementace lidského genomu Ize z hlediska chapani lidského téla
povaZovat za novou éru. Divodem je rozsifeni moznosti interpretace toho, jak mizeme
na zakladé genotypu jedince vysvétlit fenotypové znaky, individudlni nachylnost
k chorobam a krom jiného tfeba také intoleranci k potravinam. Tato nova éra je v prvni
fadé vyuzitelnd v medicinské praxi. Diky ni m0ze byt v budoucnosti pacientim
poskytnuta kvalitnéjsi a individualizovana zdravotni péce, mlzZe se zlepsSit vyzkum

smeérujici k u¢inné 1écbé (Gostin & Hodge Jr, 1999).

Diky dokonceni projektu lidského genomu je vytvareno mnoho soukromych firem,
které nabizi moZnost genetického testovani pro libovolného zdkaznika. Genetické
testovani se tak stava ¢im dal vice populdrni. Dlvodem je, Ze zdkaznici chtéji zjistit
genetické informace spojené se zdravim nebo s jejich predky. Casto viak dochazi
k nesouladu mezi aktudlnimi védeckymi poznatky, schopnostmi a etickymi hranicemi

(McNamee, Miiller, van Hilvoorde, & Holm, 2009).
Od fenotypu az po nukleotidy

Velkd ¢ast zakladnich princip(, které se v genetice resi, byla odhalena jesté pred
objevenim DNA a to diky sledovani prenosu znak( z generace na generaci. Pfikladem
mUze byt zména barvy kvétu u rostlin, kterd je jednoznacné pozorovatelnd. Od chvile,
kdy je zkoumani samotné DNA a jejich jednotlivych soucasti (gent) béZznou soucasti
genetického vyzkumu, tak je mozné resSit tuto problematiku detailnéji na nékolika
Urovnich — molekularni, bunécné, tkanové, organové, télesné, rodinné, populacni

a evoluéni (Lewis, 2016).

Lidské télo je neuvéfitelné slozity komplex biochemickych pochod(. Sam ¢lovék
prostirednictvim vyzkumu nedokazal a nejspise jesté dlouho nedokdze do detailu
rozklicovat jeho fungovani a pochody v ném v zavislosti na rliznych vnitfnich a vnéjsich
vlivech. Vnéjsi projev clovéka neboli fenotyp, ktery mlze byt zastoupen napfriklad

barvou oci, klGze, télesnou vyskou, nebo jinymi dalSimi znaky, je ovlivnén kaskadou
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pochodl a souslednosti, které se v lidském téle odehrdvaji. (Borry & Matthijs, 2014).

K pochopeni takové kaskady slouzi obrazek 1.
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Obrazek 1: Schéma genetickych souvislosti v organismu (Kuciel, 2016)

V této souvislosti je vhodné si v rdmci lidského téla uvédomit nékolik bodu, které

na sebe navazuji a vedou pravé az k samotné DNA (popsané body jsou obrazové

pfiblizeny na obrazku 2).

o Lidské télo se skladad zwvnéjsSich (napf. kOZze) a vnitfnich (napftiklad

jatra) organ.

Lidské organy, at uz maji jakoukoliv strukturu a ¢asti, jsou sloZzeny z mnohem

mensich ¢asti — bunék.

Bunék v lidském organismu je celkové pres 37 bilionl a existuje jich 220 typu.
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e Bunky jsou sloZeny z dalSich mensich ¢asti, mezi které patfi bunécné jadro.
eV bunécném jadre je obsazeno 46 chromozomua (23 para).
e Jednotlivé chromozomy jsou sloZzeny z DNA.

e DNA je slozeno ze 4 typ( nukleovych bazi, které se déli na 2 skupiny. Skupina
purinovych bazi — adenin (A) a guanin (G) a skupina pyrimidinovych bazi —
cytosin (C), thymin (T). Jednotlivé baze se k sobé vazi pomoci vodikovych
vazeb do paru (jsou tzv. komplementarni). Adenin se paruje pouze
s thyminem a cytosin s guaninem. V DNA je pfes 3 miliardy parQ téchto bazi a

vysledkem je pak znamé schéma dvousroubovice.

e Ztéchto nukleovych bazi, respektive parl nukleovych bazi, jsou slozeny
jednotlivé geny. Geny mohou byt sloZzeny z méné jak 100 par( nukleovych

bazi, ale na druhé strané také z vice jak 2 milion( par( bazi.

Chromosom

Dvojita Srou bow’cey Nukleotidova baze

T T T 1T TT T IrT T T T T TT
CGGATI A GGAA

TTTT TT T T
ATGAI AGCCG MG

Nukleotid

Cést moiného genu,
sloZeného z nukleotidd

Obrazek 2: Schéma genetiky v lidském téle (RedSearch, 2019)
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2.3DNA, chromozomy, geny a proteiny

Cil této kapitoly navazuje na kapitolu predchazejici: navdzat na charakteristiku
lidského genomu popisem jednotlivych dil¢ich struktur, jejichz hlavni podstata

je spojena s DNA.
DNA

Chemicka latka DNA (deoxyribonukleova kyselina) je uloZzena v jadre kazdé lidské
bunky (nazyva se jadernd DNA). Malé mnoZstvi DNA je ulozeno také v mitochondriich
buriky (nazyvd se mitochondridlni DNA nebo také mtDNA). DNA poskytuje navod pro
tvorbu bilkovin, které jsou zadkladnimi stavebnimi kameny organismu. DNA Ize povaZovat
za tzv. zaklad dédi¢nosti, protozZe informace, umoziujici preddvani informaci, ovliviuji

fenotyp. Z generace na generaci jsou prenaseny geny, které jsou tvoreny pravé DNA.
Stavba DNA a jeji chemicka struktura

DNA md tvar dvojité Sroubovice podobajici se spirdlovitému Zebfiku. Ten
je obtocen kolem bilkovin regulujici proces, jimz DNA tvofi bilkoviny. Tyto bilkoviny
se jmenuji histony (Winston, 2005). Kostra DNA je sloZena ze 3 stavebnich soudasti.
Spojenymi molekulami kyseliny fosforecné, deoxyribdzy a nukleovych bazi. Deoxyribdza
je pétidhelnikovy cukr, ktery ma na 1' uhliku pfipojenu nukleovou bazi, na 3' a 5' uhliku
jsou pres OH skupinu pfipojeny fosfatové skupiny. Molekulami kyseliny fosfore¢né jsou
jejich vazebné zbytky fosfaty. Fosfat je pfipojen na 5' uhlik vSech nukleotid(i. Fosfatové
skupiny jsou mustkem, ktery spojuje 5' uhlik deoxyribézy s 3' uhlikem predchozi
deoxyribdzy. Pricky Zebfiku jsou tvoreny nukleovymi bazemi. Adeninem (A), Guaninem
(G), Cytosinem (C), Thyminem (T). Jednotlivé nukleové baze tvofi vidy stejné dvojice.
G se spojuje s C, a T se spojuje s A. Chemicka struktura DNA je vyobrazena na obrazku 3.
Strukturu DNA lze znazornit jako Ffadu pismen, které odpovidaji jednotlivym

nukleotidlim. Podstatnou vlastnosti DNA je, Ze se daji jednoznacné odlisit oba jeji konce.
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Smeér vlaken se pak oznacuje podle orientace deoxyribdzy (smér 3'->5' a opacny
smér 5'->3'). Je pravidlem, Ze poradi nukleotidll se zapisuje smérem 5'->3' (Calladine &

Drew, 1997).

5" konec 1

M ey .
4 'I Adenin

\ / - - -
1 ! HW Cytosin
? H

O=P—0—CHg
o ,,,,ou# 9
\ ! . P
A f ;,’N — "N’H .
H—t’ i Guanin
™, .
? SN 2 NH
o—z—o—

Obrazek 3: Chemicka struktur DNA (Dostal, 2011)
Replikace DNA

Z divodu obnovy poskozenych bunék, ale také z divodu rastu, se musi burky
lidského téla neustdle délit. DNA se tim padem musi replikovat. Proces replikace je
umoznén diky schopnosti vlaken DNA se podélné rozpojit a oddélit. Rozpojena vlakna

jsou nasledné sablonou pro sestaveni vlaken novych. Replikaci |ze rozdélit do 3 fazi:

1. Podélné rozdéleni DNA v nékolika bodech a vznik ¢asti, kde jsou samostatna

vldkna a volné nukleové baze DNA.
2. Volné nukleové baze DNA se spojuji s obéma volnymi vliakny DNA.

3. Ve chvili pfipojovani volnych nukleovych bazi se jiz nové vznikla dvojita vldkna
staci. Tento proces pokracuje po celé délce DNA, a nakonec tak vzniknou dva

naprosto stejné retézce DNA.
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Chromozomy

Lidska DNA je sto¢ena do struktury nazyvajici se Chromozom. Kompletni lidska
DNA je uloZena ve 46 chromozomech, respektive 23 parech chromozom( v jadre lidské
buriky. Tyto pary jsou prakticky vZzdy totozné ve vsech lidskych bunkach. Vyjimkou mize
byt napfiklad situace, kdy dochazi k odliSnostem na DNA, které jsou spojeny s mutaci

dané bunky (Shihab, 2012).

Na mikroskopickém zobrazeni vSech chromozom( pomoci spektralni
karyotypizace (obrazek 4) si Ize vSimnout, Ze vSechny chromozomy jsou si podobné svym
valcovym vzhledem a shoduji se také svou funkéni stavbou (vSechny jsou tvoreny
z dvousSroubovice DNA). Na druhou stranu jednotlivé chromozomy se lisi velikosti
a tvarem. Pfi obarveni chromozom( fluorescenénimi barvivy a dobrém vyobrazeni, Ize

jejich odlisnost urcit dle rlizné barvy a odstinu pas, ze kterych jsou slozeny.

Obrazek 4: Mikroskopické zobrazeni vsech muzskych chromozom v jaderné DNA (Milo & Phillips, 2015)

Fakt, Ze se chromozomy v bunce nachazeji v paru, znamena, zZe 22 z téchto parl
ma jednotlivé dvojice chromozom( vidy, do urcitého stupné porovnani, stejné. Dalo by
se fict, Ze kazdy chromozom z téchto 22 je v jadfe bunky dvakrat, avSak neni to zcela
pravda. Chromozomy se sice pro dany par shoduji v umisténi alel stejnych gent
na konkrétnich lokusech, ale tyto alely mohou byt bud dominantni, nebo recesivni. 22
z téchto pard se nazyvaji autozomy a 1 par se nazyva pohlavni chromozom. OdliSnost
autozomu a paru pohlavnich chromozomd je v tom, Ze autozomy jsou totozné pro muze
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i Zenu. Naopak par pohlavnich chromozom( je odlisny pravé v zavislosti na pohlavi
jedince. Zeny maji pro tento jeden pohlavni par chromozom( dvé kopie chromozomu X,
zatimco muzi maji chromozomy X a Y. Jen muzi maji tak v lidském téle 1 par, ve kterém

se chromozomy neshoduji (Miller & Therman, 2011).

V ndvaznosti na chromozomy mlizeme buriky v lidském téle oznadit za diploidni
a haploidni. Diploidni, nebo jinak také somatické bunky, maji jiz zminénych 46
chromozom ve 23 parech (2n). Na druhé strané haploidni, nebo také pohlavni burky,
obsahuji pouze jeden chromozom daného paru (n). Jeden chromozom z 22 autozom(

a 1 chromozom z pohlavniho paru chromozom©.

77

Pocet Chromozomd, velikost genomu (pocet bazi, které obsahuje), pocet genl
kodujicich proteiny a dalsi vlastnosti v oblasti genetické informace se lisSi mezi
jednotlivymi zZivocichy (prehled informaci, které plati pro lidsky genom a chromozomy,
je uveden v tabulkdch €. 1 a 2). Doposud nebyla nalezena pfima souvislost mezi poctem
chromozoml a dalsich jiz zminénych parametri a néjakym zplsobem méfitelnou
vyspélosti organismu. V pfirodé se tak mizeme setkat napfiklad s tim, Ze Simpanz ma 48
chromozoml, pes 72 chromozomd, kapr 100 chromozom. Skutecnost, Zze ma clovék
pravé 46 chromozomu, neni na ni¢em zavisla a néco predurcujici (Milo & Phillips, 2015;
Toder et al., 1997).

Tabulka 2: Rozdily mezi jednotlivymi lidskymi chromozomy dle databaze Ensembl verze 96 (Ensembl,

2019a)

Pocet genti kddujicich

Chromozom Pocet bazi . Poéet nekddujicich genti
proteiny
1 248 956 422 2056 1956
2 242 193 529 1305 1607
3 198 295 559 1079 1150
4 190 214 555 753 989
5 181538259 887 1196
6 170 805 979 1046 996
7 159 345 973 1001 972
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8 145 138 636 686 1024
9 138394 717 783 781
10 133797 422 733 881
11 135 086 622 1317 1060
12 133 275 309 1036 1189
13 114 364 328 321 590
14 107 043 718 820 861
15 101991 189 615 982
16 90338 345 863 1015
17 83 257 441 1188 1192
18 80373 285 269 608
19 58 617 616 1477 887
20 64 444 167 546 594
21 46 709 983 233 404
22 50 818 468 495 512
X 156 040 895 849 630
Y 57 227 415 65 105
MT 16 569 13 24

Geny

Geny muzZeme oznacit za tzv. jednotky dédi¢nosti. Jejich ukol je pfedavat burice
biochemické instrukce o tom, jak vytvofit konkrétni protein. Pravé proteiny jsou totiz
klicovou ¢asti, ktera urcuje individualitu kazdého jedince od znak jako je barva oci, az
po nase osobnostni vlastnosti. Zminénd barva odi, ale také dalSi znaky jsou
determinovany prakticky jen diky gendm (barva oci). Na druhé strané velkd cast

vlastnosti je ovlivnéna také vnéjsimi vlivy okolniho prostredi (Lewis, 2016).
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Geny lze oznacit za sekvence DNA, které se sklddaji ze 4 typl DNA stavebnich
bazi: A (adenin), G (guanin), C (cytosin), T (thymin). Kazda z téchto bazi je propojena
s cukrem a fosfatovou skupinou, tvofi tak jednotku, kterd se nazyvd nukleotid.
Nukleotidy jsou spojeny do jedné dlouhé molekuly DNA. Kazdé 3 vedle sebe poskladané
baze, koduji konkrétni aminokyselinu, ktera je stavebni ¢asti proteind. Celé DNA je pak

uloZeno v jadre buriky (Lewis, 2016).

Geny kodujici stejny protein se mohou u jedinct lisit. Jednotlivé varianty téchto
genu se nazyvaji alely. Proces, ktery tyto zmény zpUsobuje, se nazyva mutace. K mutaci
v burice dojde také tehdy, kdyZz se rozdéli. Pro predstavu, pokud k tomuto rozdéleni
dojde napfiklad v pohlavnich burnkach (spermii a ve vaji¢ku), které nasledné vytvori
oplodnéné vajicko, tak se tato mutace prendsi také na dalsi generace. Obecné lze Fict,
Ze nékteré z téchto mutaci zplisobuji onemocnéni, nebo variace, kterymi mohou byt
naptiklad pihy na kdZi. Na druhou stranu nékteré mutace mohou byt uZitecné. Jako
napriklad mutace, ktera zamezuje burice vytvaret protein, ktery vaze HIV. Lidé, ktefi maiji

tento protein, jsou pak rezistentni infekci HIV (Lewis, 2016).

Veskera DNA clovéka se nachazi v jadre bunky (jadernd DNA), nebo
v mitochondriich (mitochondridlni DNA nebo také mtDNA). DNA v téchto bunéénych
strukturdch ma odliSnou podobu, ale hlavné je rozdilné, co do pocétu bazi, které
obsahuje. VétSina lidského genomu je obsazena v jaderné DNA, kde je soudlasti
jednotlivych chromozomd. Lidska jaderna DNA obsahuje v haploidnim stavu zhruba 3 —
3,2 miliardy par( bazi (tedy 3,2 Gbp). Oproti tomu mtDNA ma velikost pouze 16 569 para
bazi, ze kterych je sloZzeno vsech 37 genli mtDNA. Z toho pouze 13 gen( dale kdduje
proteiny — mitochondridlni polypeptidy, které jsou wvyuzivdny béhem oxidativni
fosforylace. Struktura jaderné DNA je dvousroubovice, na druhé strané mitochondridlni
DNA je utvorena do kruhu (Miller & Therman, 2011). Dlouhodobé se také uvaZovalo,
Ze na rozdil od jaderné DNA, kde se geneticka informace prendsi na potomka z obou
rodic¢d, dochazi v mtDNA k prenosu genetické informace na potomka pouze ze strany
matky. V minulém roce se ale objevila studie, kterd ptinasi informace, které tento fakt

Castecné vyvraci (Luo et al., 2018).
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Proteiny jako zprostredkovatel genetické informace

Proteiny lze oznacit jako jedny z hlavnich zprostfedkovatell genetické informace

(jednotlivych gena), které se projevuji fenotypem. Proteiny a jejich jednotlivé

aminokyseliny, ze kterych jsou sloZeny, jsou totiz vytvareny na zakladé primarni ulohy

genu. Touto ulohou je uréeni pozice jednotlivych aminokyselin v proteinu na zdkladé

procesu transkripce a translace. Proteiny jsou soucdsti témér vsech chemickych reakci

v lidském organismu. 50 % hmotnosti bunék v dehydratované podobé jsou pravé

proteiny (Whitford, 2013).

Jednotlivé proteiny maji definované funkce, které mohou byt tim pddem pomoci

gen( ovliviiovany. Dle Bouchard, Malina, and Pérusse (1997) jde o proteiny:

Strukturdlni — prikladem je kolagen, ktery je nejvice se vyskytujicim proteinem
v téle.

Transportni — pfikladem je hemoglobin, ktery transportuje kyslik z oblasti
s vysokou koncentraci v plicich do tkani s nizsimi koncentracemi.

Hormonalni — napfiklad ristovy hormon (hgh) ma vseobecny metabolicky
efekt a stimuluje rlst vétsiny tkani.

Zasobni — napftiklad protein ovalbumin, ktery je hlavnim stavebnim proteinem
pfi embryondlnim vyvoji.

Enzymatické — prikladem je kreatin kinaza (ck), ktera se ucastni fosforylace
adenosindifosfatu (adp) pfi sou¢asném vzniku adenosintrifosfatu (atp).
Receptorovy — prikladem jsou inzulinové receptory vystupujici z povrchu
bunék. Ten diky své vazbé na receptor umoznuje transport glukdzy do bunék.
Protektivni — jde o proteiny, které jsou v organismu uvolfovany v pfipadé
pfitomnosti cizorodych organism{, tkani, nebo latek v téle.

Regulacni — ptikladem jsou receptory pro steroidni hormony. Celkové jde
o proteiny zasahujici do exprese gend.

Kontraktilni — prikladem jsou aktin a myosin ve svalovych vlaknech, kde

zprostredkovavaji svalovou kontrakci.
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Geneticky polymorfismus a mutace

Jak jiz bylo uvedeno v pfedchozim textu, tak ¢asti DNA se mohou lisit v lidské
populaci ¢lovék od ¢lovéka to i ve chvili, kdy nedochazi k urcité zméné, napfiklad vzhledu
nebo zdravi osoby. K takové zméné ¢asti DNA, ktera se vyskytuje minimalné u 1 % lidi
z populace, tak fikdme polymorfismus. Kazdy genom obsahuje miliony nukleovych bazi,
které od sebe odliSuji jednotlivce v populaci. Oznacuji se jako nukleotidové
polymorfismy. Aviak vhodnéjsi, a také v Ceské republice vieobecné za%it&jsi, je anglicky
vyraz single nucleotide polymorphism, zkratka SNPs anebo vyraz “snip“. Tyto SNP mohou
zplUsobovat nemoci a choroby, ale také mohou byt jen mistem lidského genomu,
ve kterém se dani jedinci lisi. Vyzkum v oblasti genetiky se v poslednich letech zaméruje
na zkoumani a odhaleni kombinaci vice SNPs, které mohou byt spojeny nejen napftiklad
se zdravotni poruchou, ale také tfeba sportovni vykonnosti nebo vlastnosti, ktera

sportovni vykon ovliviiuje (Lewis, 2016).
Epigeneticka dédicnost

Termin epigenetika byl poprvé zminén Conradem Waddingtonem v roce 1942,
ktery ho popsal jako interakci mezi geny a jejich produkty, které umoznuji fenotypovou

expresi (Waddington, 1942).

Epigenetika se Casto oznacuje jako “nova genetika“. Divodem je, Ze mnoho
biologickych procesl neni fizeno pres genové mutace, ale spiSe pres vratné a dédi¢né
epigenetické jevy od metylace DNA, aZ k modifikaci histonli do prion(. Epigenetické
procesy kontroluji Sirokou skalu biologickych funkci, jako napfiklad regeneraci tkané
aorganud, deaktivaci chromozomu X nebo starnuti. Epigenetika hraje svou roli
u mnohych chorob véetné rakoviny, poruch imunity, nebo nervového systému

(Tollefsbol, 2017).

Nyni, kdyZz uz je osekvenovan cely lidsky genom, tak hlavni snaha védcl
se presouva do oblasti objasfiovani mechanism(, které jsou zodpovédné za regulaci
genové exprese. Podstatou téchto mechanismu je tzv. “zapinani” a “vypinani“ urcitych
genU v zdvislosti na informacich zvnéjsiho a vnitfniho prostiedi. Epigenetické
mechanismy se liSi od klasické mendelovské dédi¢nosti, protoze nepodléhaji jejim

zdkonim. Fenotyp clovéka tak muze byt ovlivnén beze zmény genetické informace

31



obsazené v DNA, atodiky prepisu genetické informace do funkénich jednotek

(Prochazka, Vodicka, Vrtél, & al., 2018).

Struktura hlavniho epigenetického mechanismu, podilejiciho se na regulaci

genové exprese (Prochazka et al., 2018):
e Modifikace histonu ovliviiuje remodelaci chromatinu.
e Diky metylaci DNA muzZe dojit k inaktivaci genové exprese.

e Mechanismus RNA interference reguluje genovou expresi na post-

transkrip¢ni Urovni (pfepis mRNA do proteinu).

2.4Laboratorni metody genetického testovani

Cilem kapitoly je na zakladni drovni popsat jednotlivé metody genetického

testovani a nasledné detailnéji popsat metody pouzité v rdmci disertacni prace.

Zatim neexistuje urcita konsenzualni definice genetického testovani, aviak obecné
Ize do ni zahrnout vSechny analyzy lidské DNA s cilem detekce urcitych genetickych
znakU a variaci nebo s cilem uréeni nachylnosti k uré¢itym podminkam (Patel & Varley,

2019).
V soucasné chvili Ize genetické testovani rozdélit na tfi typy:

e Polymerazova retézova reakce — touto metodou Ize najednou otestovat
pouze malé mnozstvi genl. Metoda je tak vhodnd a béiné vyuZivana pro
testovani napriklad ohrani¢eného fenotypového znaku, u kterého zndme gen

ovlivAujici tento znak.

e PCR vredlném case (nebo také qPCR — kvantitativni PCR). Jde metodu
vychazejici z PCR. Podstatou pokroku oproti bézné PCR je mozZnost sledovani
amplifikace testovaného genu / G v redlném case. V redlném case znamen3,
Zze po kazdém cyklu PCR probihd analyza produktu (diky fluorescenénim

latkam, které se vazi na amplifikovanou DNA).

e Sekvenovani — jedna se o metodu, kterd umoziuje “¢teni” rlizné dlouhého

useku DNA pomoci rlaznych principd (napriklad sekvenace syntézou,
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sekvenace hybridizaci a dalsi). V soucasné chvili je mozné provadét sekvenaci
celého lidského genomu najednou. Nejmodernéjsi metoda v této oblasti je
oznacovana jako sekvenovdni posledni generace (béznéji je vyuzivan anglicky
nazev Next Generation Sequencing). Problémem této metody je jeji cena,
avsak jiz v roce 2009 uvedl Collins (2009), Ze nastroje na sekvenovani se staly
vyrazné dostupnéjsi. V soucasné chvili se tak pohybujeme na hranici 1000
dolart za sekvenaci jednoho genomu (Schwarze et al., 2019). Proto se tato
metoda nevyuzivd pouze pro odhaleni genli podilejicich se na zdravotnich

chorobdch, ale také pro sledovani jinych znak( (napf. vykonnost sportovce).
Odbeér a izolace DNA

Jde o prvni dva hlavni kroky v celém procesu genetické analyzy, které se vzajemné
prolinaji. Analogicky prvnim z nich je odbér biologického vzorku a druhym je pakizolace
DNA z néj. Podoba odbéru vzorku je zavisla na druhu biologického materialu, z kterého
je odebran. Extrakci a naslednou izolaci DNA je obecné mozné provést z vétSiny druht
biologického materidlu od kosti, prfes krev, az po vlasy. Aviak pro izolaci DNA
je zapotrebi, aby vzorek byl v dostate¢ném mnoizstvi, kvalité a Cistoté. U kazidého
z biologickych material(i Ize tyto podminky zajistit v rozdilné mife. Nékteré z nich proto
nejsou prakticky vyuzivany (pokud se nejedna o kriminalistickou oblast). Na druhou
stranu napfriklad krev Ize oznacit za stabilni biologicky materiadl a je tak povaZovan
za primarni zdroj DNA. Jednou z dalSich moZnosti, ktera poskytuje alternativni, ale ¢asto

vyuZivany zdroj DNA, jsou sliny (Dahm, 2008; Walsh et al., 1992).

Vzorek slin Ize ziskat pomoci nékolika zptsobl. Sbérem konkrétniho mnozstvi slin
(idedlné vice nez 20 ml) do uzaviratelné zkumavky, nanesenim slin na odbérovou
karticku, nebo napriklad stérem slin z bukalni sliznice pomoci vatové tycinky. U vSech
variant musi byt vidy dbano na dodrZeni nékolika zdsad, aby nedoslo ke kontaminaci
vzorkU. Jde predevsim o zajisténi sterility odbérovych sad, vyhnuti se konzumaci jidla a

:::::

odbérem (Garbieri, Brozoski, Dionisio, Santos, & Neves, 2017).

Pfi sbéru slin pomoci bukalniho stéru pomoci sterilnich vatovych tycinek je

potifeba dbat na jejich dostatecné vysuseni pred uskladnénim (popfipadé zmrazenim)
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a naslednou izolaci. Odebrané vzorky mohou byt zamrazeny pred izolaci DNA, a to na
vatovych tycinkach, respektive ve vhodném pufru. Vyizolované vzorky mohou byt
zmrazeny (pfi teploté minimalné -20 °C) po dobu nékolika let, oproti tomu vzorky pred
izolaci by mély byt skladovany pouze kratkodobé, jinak mlzZe dojit k jejich degradaci

(Streckfus, 2015).

Podstatou druhého kroku (izolace DNA) je extrakce DNA, ktera je charakteristicka
narusenim bunécné membrany a membrany jadra bunék u odebraného biologického
vzorku. Naruseni membran se provadi pomoci nékolika chemickych a fyzikalnich kroka.
Jak jiz bylo zminéno, tak pro izolaci DNA je zapotiebi, aby vzorek byl v dostate¢ném
mnozstvi, kvalité a Cistoté. Nékteré vzorky mohou byt v tak malém mnozstvi, nebo
mohou byt napfiklad vystaveny Spatnym environmentalnim podminkam, Ze degraduiji
dany vzorek a znemozni tak naslednou analyzu. Neexistuje procedura pro extrakci, kterd
by u takto degradovanych vzork( zvySovala mozZznost pro provedeni naslednych krokd.
Avsak diky senzitivité PCR je mozné analyzovat i velmi malé a ¢astecné degradované
vzorky. Potfebné mnoZstvi a kvalita DNA, se pro Uspésné uréeni genové varianty, mlze

vyrazné liSit (Patrinos & Ansorge, 2005).
Polymerdazova retézova reakce

Ve sportovni genetice, stejné tak jako v ostatnich oblastech genetiky, kde
se zkouma vliv genovych variant na fenotypovy znak, je historicky podstatné objeveni
a patentovani pravé metody PCR Kary Mullisem v roce 1984 (Mullis, 1990). PCR védcim
umoziuje ovérovani pritomnosti genetickych variant u testovanych osob. V |ékarském
vyzkumu jde predevsim o hledani genovych variant, které primo souvisi s fenotypovym
projevem, napfiklad projev specifickych nemoci, nebo anatomicko-fyziologickych
anomalii. Ty maji zpravidla velmi charakteristicky projev, a tak je moiné genotyp
s fenotypem s velkou jistotou asociovat, a to jesté k tomu na malé kohorté subjekt(.
Na druhé strané podstatou a dlouhodobym cilem sportovni genetiky je nalezeni
souvislosti mezi jakymkoliv znakem/parametrem ovliviiujici sportovni vykon a genovymi
variantami nebo jejich interakcemi. Vyznamnym rozdilem a sou¢asnym uskalim, oproti
zminénému lékarskému vyzkumu je obtizné definovani fenotypového znaku. Sportovni
vykon je totiz multifaktoridlnim znakem, ktery je ovlivnén nejen dédicnymi faktory,

ale také faktory environmentalnimi. Pfesto je PCR stale hojné vyuZivanou metodou pro

34



urceni vztahu sportovni vykonnosti a kandidatnim genen, zejména ve studiich typu

pfipadd a kontrol, zamérenych na sledovani genetickych vlivli na urcity fenotypovy znak.
Princip a proces PCR

PCR je molekularné-biologickou metodou slouZici k rychlé (Fady minut) amplifikaci
vybraného Useku (sekvence) DNA pomoci kopirovani (replikaci) nukleovych kyselin za
pomoci enzymu DNA-polymerazy. PCR je schopno amplifikovat DNA fragmenty
s variabilnim poctem para bazi (od jednotek az po desitky tisic). Amplifikace sekvence
DNA je mozZna jen za predpokladu, Ze jsou znamy prilehlé DNA sekvence z obou stran
(nebo alesponi jejich konce). PCR probihd v cyklech. Aby doslo k amplifikaci DNA
v dostateCném mnozstvi, tak se tento cyklus musi nékolikrat zopakovat. Pocet opakovani
téchto cykl( je variabilni dle amplifikované DNA sekvence a pfizplUsobuje se reakci
a schopnosti nasedani primer(i. Béiné se jednd o 30 az 35 cykll, které jsou

charakteristické zahtivanim a chlazenim (van Pelt-Verkuil, Van Belkum, & Hays, 2008).

Samotny PCR cyklus se sklada z 5 krokl (Berg, Tymoczko, & Stryer, 2001; Darnell,
Lodish, & Baltimore, 1990):

e Pocatecni denaturace DNA. Jde o pocatecni separaci retézcli DNA, kterd se

provadi az pfi 98 °C po dobu 2 az 5 minut.

e Denaturace neboli rozdéleni dvouretézcové molekuly DNA zahfatim roztoku
pro potfebnou teplotu a dobu. Ty jsou individualni dle DNA sekvence (bézné
se jedna o rozmezi teploty od 90 °C az 98 °C po dobu 30 s az 120 s). Zvolena
teplota umoziuje naruseni vodikovych mUstkd, které jsou mezi jednotlivymi
nukleotidy. Vznikaji tak dvé jednoretézcové molekuly DNA, slouzici v dalsSim
kroku k nasednuti primerU (fetézce nukleovych kyselin dlouhé nékolik bazi,

slouzici jako pocatecni misto pro replikaci DNA).

e Pfipojeni (annealing). DalSim krokem je pfipojeni primer( na jednotetézcové
molekuly DNA. To je umoznéno diky ochlazeni roztoku na teplotu annealingu,
ktera je specificka pro kazdy primer. Primery dosedaji na protilehlé fetézce
DNA podle komplementarnich bazi tak, ze jejich 3' konce sméruji proti sobé.

Diky kratké sekvenci primer(i a konkrétniteploté annealingu, dosedaji primery
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pfednostné a tim nedochazi k opétovnému pfipojovani plivodniho DNA

komplexu.

Syntéza a prodluZovani (elongace). Ctvrtym krokem je syntéza a prodluzovani
DNA. Reakéni smés je po ochlazeni opétovné zahtata na pozadovanou teplotu.
Cas se fidi délkou fragmentu, ktery amplifikujeme. Tato teplota a ¢&as je
optimalni teplotou pro Taq a Phusion DNA polymerazu. Ty umoznuji pomoci
pfipojeni primerl jeho nasledné prodluZovdni tak, aby mohlo dochazet

k pfirdstani komplementdrni DNA ve sméru 5'-3' k plvodni DNA.

Zavérecné prodluzovani (zavérecna elongace). Jde o zavérecné
dosyntetizovani a renaturaci jednoretézcovych produktl pri teploté 72 °C po

dobu 5 minut.

DNA k 5’ 3’
ampllflkaCI 3,|||!|||1||||lll||||ll| ,
Denaturace
a pfidani
primeru
3 O -- T 3
Pridani Taq polymerasy [O]
Inkubace na 60 °C
V
LLLLLITTTITTT IS ) > « QLLLLLLLTTLLLL]
Zahfati na 94 az 96 °C
Opétovné ochlazeni na 60 °C
Opakovani reakce
WV
<UL T
T —
<)

Obrazek 5: Schéma procesu PCR, prevzato z Darnell et al. (1990)

Tento cyklus PCR amplifikace Ize v termocykléru zahfatim a ochlazenim reakéni

smési opakovat v libovolném poctu, a to bez vnéjsiho zdsahu diky termostabilni Taq,
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nebo Phusion polymeraze (jedna ze tfi hlavnich komponent potiebnych k PCR).
V reakéni smési je také pritomno dostatecné mnoiZstvi primerd a mlze tak po jejim
ochlazenim zacit dalsi cyklus amplifikace zvolené sekvence, ktera je s kazdym dalSim
cyklem amplifikovdna exponencidlné. Béhem hodiny lze pomoci PCR udélat i miliardy

kopii zvolené sekvence.

K procesu PCR, respektive k prodlouZeni fetézce, jsou vidy zapotiebi tfi

dostatecné teplotné odolné komponenty.

e Par primerl, ktery nasedd na misto vsekvenci, které komplementarné

odpovida jejich sekvenci.
e  Ctyfi deoxyribonukleosidové trifosfaty — smés nukleotidd.

e Tepelné odolnd DNA polymeraza (Berg et al., 2001) a reakéni pufr obsahujici

Mg+,

Primer je jednovldknovy retézec nukleové kyseliny DNA/RNA, dlouhy bézné 18 az
22 parl bazi, coZ je dostatek pro udrzeni jeho specifi¢nosti primeru, ale na druhé strané
jde o délku, kterd umozZnuje snadné pfipojeni na puvodni templat DNA (Arun &
Saurabha, 2009). Deoxyrobonukleosidové trifosfaty jsou zakladnimi stavebnimi ¢astmi
molekul nukleovych kyselin. Konkrétné jde o deoxyadenosin trifosfat (Adenosin=A),
deoxythymidin trifosfat (Thymin=T), deoxycytosin trifosfat (Cytosin=C) a deoxyguanosin
trifosfat (Guanin=G). Ty se do PCR smési bézné pridavaji v ekvimoldarnim mnozstvi (van
Pelt-Verkuil et al., 2008). Termostabilni (tepelné odolnd) DNA polymeraza je enzym,
ktery naptiklad v ptipadé Taq polymerazy pochazi z termofilni bakterie Thermus

aquaticus, Zijici v horkych pfirodnich pramenech. Jeji vyznam v procesu PCR je

v pfipojeni primeru mezi dva konkrétni body na DNA molekule (Darnell et al., 1990).
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Restrikcni Stépeni DNA

vvvvv

restrikéniho enzymu (restrikéni endonukledzy). Ke stépeni dochdzi vidy na konkrétnim
misté DNA (oznacované jako restrikéni misto), ve specifické sekvenci nukleotidd dle
zvoleného restrikéniho enzymu (Schleif, 1993). Ty jsou ziskdvany (izolovany) z rliznych
bakterii. Restrikénich enzymu existuje velké mnozZstvi (pfes 2500), daji se rozdélit do ctyr

skupin na zakladé specificity Stépeni (Kuciel, 2016). Jedna se o:

e Restrikéni enzymy typu . Stépi pouze DNA, kterd neni methylovana. U téchto

enzym( neni pfesné uréeno misto Stépeni.

e Restrikéni enzymy typu Il. Stépi pouze DNA, kterd neni methylovana. Misto
Stépeni je u téchto endonukleaz uréeno (s moznosti pfipadnych odchylek).

Charakteristikou sekvence pro Stépeni je jeji symetri¢nost.

e Restrikéni enzymy typu lll. Stépi také pouze DNA, kterd neni metylovana.

Misto pro Stépeni je 25 az 27 parl bazi od rozpozndvaciho mista.
e Restrikéni enzymy typu IV. slouzi ke stépeni methylované DNA.

Restrikéni Stépeni DNA muzZe byt vyuZito z vice dlvoda. Jednim a pro tuto praci
podstatnym dlivodem je, Ze u nékterych genetickych polymorfisml neni bez néj mozné
detekovat jednotlivé genotypy. Po rozStépeni DNA (nebo jeji ¢asti) vznikne vice

fragmentl o mensim poctu bazi, (T. A. Brown, 2016).
Detekce amplifikované DNA - elektroforéza

Existuje spektrum elektroforetickych metod, které jsou prizpisobeny pro detekce
amplifikované DNA pomoci PCR. Elektroforéza s vyuzitim agarosového gelu je jednou
z nich a byla také vyuZita v této disertacni praci. Metoda elektroforézy slouzi k detekci
a rozliseni usekd DNA. Je zaloZena na separaci molekul s rozdilnou hmotnosti. Agardsa,
z které je vytvoren potrebny gel, je polysacharid (poly D-galaktéza 3,6-anhydro-L
galaktdza), ktery je tvoren z blokd disacharid(l a Ize jej ziskat z morskych ras. Agardsa
je pevna latka dostupnd nejcastéji ve formé prasku nebo granuli. Jde o latku, ktera
je chemicky stabilni pfi pokojové teploté. Pro potieby elektroforézy je nejprve agardsa

rozpuSténa v roztoku (pufru), ktery se musi vafit. Tento pufr se nachdzi také
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v elektroforetické vané (koncentrace je odliSnd oproti predchozimu ptipadu).
Po vychladnuti roztoku se prelije do elektroforetické vany, respektive do sklenéné nebo
plastové kazety, které jsou ve vané umistény. V téchto kazetach pak gel ztuhne (van Pelt-
Verkuil et al., 2008). Elektroforéza m(Zze byt provedena ve dvou typech zafizeni —
ve vertikdlnim a horizontalnim. U vertikalni elektroforézy je gel béiné uloZen
ve sklenéné, nebo plastové kazeté sotevienou spodni i vrchni casti tak, aby byl
v kontaktu s elektrolytickym roztokem. Amplifikované vzorky (pomoci PCR metody) jsou
pak vkladany na horni ¢ast gelu. V pfipadé horizontalni elektroforézy je gel zpravidla
uloZeny v plastové folii, poloZeny na chladici desce. Vzorky mohou byt v tomto pfipadé
na gel vloZeny vice zpUsoby. Stejné je to se zajisténim elektrického kontaktu
u horizontalni elektroforézy. Ke ztuhnuti agarosového gelu dochazi asi po 30 minutach.
Poté prichazi fada na samotné nandaseni vzorkd, ale také na tzv. velikostni marker, ktery
slouzi jako referencni vzorek pro odhad velikosti pozorovanych DNA fragmentu.
Velikostni marker se zpravidla nanasi do prvni jamky v kazeté. Posun DNA v gelu
je mozny diky tzv. vkladacimu pufru. Ten je tmavé zbarveny, vaZze DNA a je tak zajisténa
moznost kontroly vloZeni a migrace PCR produktu (pfiloha 3). Po vloZeni vSech vzorku
je potieba pustit proud do elektroforetické vany s konstantnim napétim 120 V po dobu
cca 25 minut. Po ukonceni elektroforézy se pro zobrazeni vysledk( vyuzivaji zafizeni s UV

zarenim. (Janson, Rydén, & Ryden, 1998; Magdeldin, 2012).

2.5Metodologické postupy v genetickém vyzkumu na lidské

populaci

Cilem kapitoly je popsat postupy vyuzivané v genetickych vyzkumech, které jsou

podobné vyzkumim provadénych ve sportovni genetice.

V oblasti metodologickych postupl a statistické analyzy genetickych dat se
pouzivaji postupy, které se vyuzivaji ve vice oblastech genetického vyzkumu vietné
oblasti sportovni genetiky. Jde o vyzkumy, ve kterych se hleda souvislost mezi
sledovanymi genovymi variantami jedincl (genotypem) a vnéjSim projevem
(fenotypem), jako je napftiklad Uroven sportovni vykonnosti, motorickych schopnosti,

utilizaci laktatu.
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Lze definovat nékolik zakladnich smér(, které nasledné urcuji postupy, které jsou
potifebné pro statistickou analyzu genetickych dat (Gordish-Dressman & Devaney,

2011):
e Sledovani kandidatniho genu.

e Sledovani vlivu vice polymorfisml zdroven — napfiklad celogenomovad

sekvenace, GWAS studie.
e Sledovani rodinnych populaci a dvojcat.

Na zminéné sméry navazuji metodologické sméry a postupy vyuzivané
u polygennich znakd u lidské populace. Mezi takové polygenni znaky fadime také
napriklad droven sportovni vykonnosti a motorickych schopnosti. Jednotlivé ptistupy

jsou schematicky uvedeny na obrdazku 6, dle Pitsiladis and Wang (2011).

Rodinné studie
Studie vyuZivajici

GWAS

Pfistupy pro Studie bez predem
sledovani stanovené hypotézy

polygennich znaki : T
Studie vyuzivajici

sekvenaci celého

Studie pfipadi a genomu

kontrol

Studie s predem
Studie kandidatnich

gend

stanovenou

hypotézou

Obrazek 6: Schéma metodologickych pfistupu pro sledovani polygennich znak( dle Pitsiladis and Wang

(2011)
Sledovani nerodinnych populaci

Pro sledovani vlivu genetickych faktorl u nerodinnych populaci jsou vyuzivany
asociacni studie kandidatniho genu, studie GWAS a studie vyuZivajici sekvenaci celého
genomu. Tyto sméry, v porovnani se sledovanim rodinnych populaci, jsou v poslednich

letech vyuzivany u vétsiny vyzkuma ve sportovni genetice.
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Podstatou studii zamérenych na kandidatni gen je hledani souvislosti zvoleného
genu, které je spojen s urcitou funkci v lidském téle a na druhé strané fenotypem daného
Clovéka. Tento typ studii je vhodny pravé ve chvilich, kdy zndme dobfe funkci genu
spojenou s vnéjsim projevem neboli fenotypem. Pfikladem muZe byt genetickd porucha
zpUsobuijici nizkou Uroven nebo celkovou deficienci proteinu alfa-1-antitrypsinu (AAT).
AAT chrdni plice a bez jeho dostatku v krevnim fecisti mohou byt plice mnohem sndaze

poskozeny. Tato poskozeni nasledné zplsobuji napfiklad tézké dychani (Crystal, 1990).

Studie GWAS a studie vyuzivajici celogenomového sekvenovani, jsou na druhé
strané zaméreny na testovani celé, nebo vétsi ¢asti DNA a tim padem vétsSiho mnozstvi
genl. Zamérem tohoto postupu je stanovit genové varianty, u kterych se nachazi
souvislost s poZzadovanym fenotypem. GWAS ma vyznam pouZivat zejména ve chuvilich,
kdy prakticky neexistuje Zzadné nebo existuje pouze malé mnozstvi predchozich znalosti
vdané oblasti. U statistické analyzy GWAS studii je potfeba pouZit nékterych
statistickych postupu, které se u statistické analyzy kandidatnich genl neprovadéji. Jinak
jsou vobou téchto pripadech statistické metody obdobné (Gordish-Dressman &

Devaney, 2011).
Statisticka analyza genetickych dat

Pro statistickou analyzu genetickych dat je zapotrebi brat v Uvahu skuteénosti
a problémy, se kterymi se u dat jiného typu béziné nesetkdvame (Montana, 2006). Dle

Gordish-Dressman and Devaney (2011) se jednd se predevsim o:
e Stanoveni Hardy-Weinbergovy rovnovahy (HWE).
e Stanoveni vazebné nerovnovahy (LD).
e  PoZadavky na velikost souboru.

e \ybér spravného genetického modelu pro analyzu dat.
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3 RYCHLOST JAKO MOTORICKA SCHOPNOST

V kapitole jsou uvedeny informace o zasazeni rychlostni schopnosti do celkového
konstruktu lidské motoriky. Rychlostni schopnost je zde také vymezena z hlediska
fyziologického aspektu. Posledni dvé podkapitoly jsou vénovany zplsobu a moZnostem

testovani rychlostnich schopnosti a vyznamu rychlostnich schopnosti ve fotbale.

Rychlostni predpoklady sportovce se daji posuzovat stidle pouze na zdakladé
multifaktoridlnich fenotypovych znakd (napfiklad vysledkd z motorického testovani).

V SirSim méritku to stejné plati také pro cely sportovni vykon.

Stejné jako je limitovan soucdasny stav poznani v oblasti genetiky, tak je také
limitovan soucasny stav poznani v oblasti lidské motoriky. Tim padem jsou také
limitovany vysledky praci a vyzkumu v oblasti sportovni genetiky (v€etné vyzkumu této
disertacni prace). V pripadé lidské motoriky je takovym limitem komplexnost
fenotypového znaku, kterym je v pfipadé naseho zkoumani rychlost. U vétsiny studii je
rychlost zkoumana pravé jako komplexni fenotyp. Neni tak uréen jeden faktor ovliviujici
vysledny vykon. Na druhé strané se také provadéji studie, které zkoumaji sice
prokazatelné, ale pouze dil¢i faktory (pfedpoklady), které vysledny znak ovliviiuji.
Pro rychlostni schopnost jsou to napfiklad studie sledujici podil rychlych svalovych
vldken v jednotlivych svalech. Takové studie poskytuji vidy jen ¢astec¢nou informaci
k dané schopnosti. Z obecné podstaty védeckych studii a jejich ndroénosti na organizaci,
materidlni a lidské zabezpecdeni, je v tuto chvili prakticky neredlné provést studii, ktera
by zkoumala velké mnozstvi subjekt( (stovky az tisice) a byly by v ni zkoumany vSechny
doposud zjisténé faktory, které mohou vybrany motoricky znak (napfiklad pravé
rychlostni schopnost) ovliviiovat. Ktomu je potfeba vzit na védomi, Ze nékteré
vyznamné faktory nemusi byt doposud zjistény a také, Ze u vétSiny sportovnich odvétvi
do samotného vykonu zasahuje vice neZ jen jedna motorickd schopnost. Tim padem
zminéna komplexnost nabyva jesté vétSiho vyznamu. Tento fakt je potfeba mit na

pameéti, zejména pfi interpretaci vysledk( vyzkumu vsech motorickych schopnosti.

Z fyzikalniho pohledu se rychlost rovna draze vydélené casem a je nejCastéji
mérena v metrech za sekundu, nebo v kilometrech za hodinu. Avsak z pohledu

sportovniho je vhodné se na rychlost podivat jako na veli¢inu uréujici cas,
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ktery je potfeba pro zdoldni konkrétni vzddlenosti. Pouze u malého mnoiZstvi sportu
je rozhodujici rychlost mérfend ze zminéného fyzikdlniho pohledu, naopak vétsina

vykonUl je méfena pravé ¢asem na urceny Usek (Jeffreys, Strength, & Association, 2013).
Motorické schopnosti

Cilem této kapitoly je predloZeni taxonomie motorickych schopnosti a jeji zasazeni
do kontextu lidského pohybu tak, aby bylo moziné jasné identifikovat a zaradit pro

disertacni praci duleZitou rychlostni schopnost.

Jakykoliv pohybovy vykon je ovlivnén pohybovymi predpoklady daného jedince.
Tyto predpoklady mizZeme délit na motorické schopnosti a dovednosti (A.W. Burton &
Miller, 1998; Allen W. Burton & Rodgerson, 2001). Pro pochopeni textu a nezameénovani
podstaty terminu schopnost za terminy jiné, je nutné jeho vymezeni. Schmidt (1991)
definoval termin schopnost tak, jak je dnes vyuZivan obecné ve sportovni praxi, ale také
v této prdci. Definoval ji jako trvaly a z velké ¢asti geneticky urceny rys, ktery nasledné
zlepsuje motorickou a kognitivni ¢innost a aktivitu. Na definici navazuji také Réthig and
Prohl (2003), ktefi pohybovou schopnost definuji jako soucast vlastnosti ¢lovéka, jeho

vykonnostnich moZnosti, pfedpoklad( a danych zdroju.

Taxonomie motorickych schopnosti vychazi z konceptu, ke kterému se s malymi
rozdily priklanéji také ceSti a zahrani¢ni autofi (Dovalil & Choutka, 2012; Fleishman,
1964; Mékota & Novosad, 2005; Schnabel, 1993). Hlavni podstatou je rozdéleni na
oblast sily, vytrvalosti, rychlosti, koordinace a flexibility. Jedna z mozZnych taxonomii je
zobrazena na obrazku 7. Z obou ramen taxonomie je patrné, Ze rychlostni schopnost Ize
oznadit za tzv. schopnost hybridni. Znamena to, Ze sama o sobé muzZe byt definovana ve

vice rovinach a jeji jednoznacné ohraniéeni je problematické.
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Pro vyzkum v této praci jsme se zaméfili na rychlost akcni, u které je podstatou
rychlost svalové kontrakce a ¢innost nervosvalového systému (Mékota & Novosad,

2005).

Motorické schopnosti

KONDICNI KONDICNI
(energetické) (energetické)
SiloV Orienta&ni
Vytrvalostni 4%0]06“,
Rychlostni
Akeni Reakeni
| Rovnovdéhovéa
Rytmicka

Flexibilita

Obrazek 7: Taxonomie motorickych schopnosti. Pfevzato z Mékota and Novosad (2005)
Fyziologické aspekty rychlostni schopnosti

Jednim z aspektld je typ svalovych vldken. Ten determinuje rychlost svalové
kontrakce daného vldkna a tim padem také rychlost, jakou mulze byt pohyb
vyprodukovan. Pro kvalitni anaerobni vykon, ve kterém je ¢asto zasadni explozivni sila —
napriklad kratké sprinty Ci skoky, je dilezité zastoupeni svalovych vldken typu llb. Ty jsou
charakteristické velmi rychlou kontrakci (20 az 50 ms), nizkym obsahem mitochondrii
a myoglobinu. Tato vldkna maji také nizkou odolnost v(c¢i uUnavé, jsou nejméné
prokrvené a jsou schopné vyprodukovat nejvyssi vykon ze vsech tfi typl svalovych
vldken — typ |, Il a llb. (Grasgruber & Cacek, 2008; Nordin & Frankel, 2001; Zierath &
Hawley, 2004). Svalova vldkna typu Il a rychlost svalové kontrakce neni spojena pouze
s rychlostnim vykonem, ale také se silovou schopnosti, konkrétné s produkci maximalni
sily v kratkém case. V tomto ohledu se tak silova a rychlostni schopnost prolinad (Gamble,

2011; Hunter et al., 2015; Loturco et al., 2015). Adams and Beam (1998) uvadi, zZe sila je
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dllezitou soucasti pohybovych ukoll provadénych s vysokou intenzitou, jako je

naptiklad sprintovani, vyskoky ¢i hody.

Dalsim aspektem je zdroj energie, ktery je vyuzivdn pro zabezpeceni cinnosti
typické pro rychlostni schopnost. Timto zdrojem energie je zejména glykogen
a kreatinfosfat. V prvnich sekundach svalové prace je vSak energie ¢erpana rozkladem
malych zdsob ATP. Po vycerpani ATP dochazi k jeho resyntéze z ADP a kreatinfosfatu.
Tyto dvé formy zdroje energie vysta¢i na prvnich 5-6 sekund svalové prace. Poté
uz kreatinfostdt nestaci regenerovat a jeho podil jako zdroj pro zabezpeceni energie
vyrazné klesa (S. P. Brown, Miller, & Eason, 2006; Gastin, 2001; Grasgruber & Cacek,
2008).

Rychlostni schopnost ve fotbale

U velkého mnozstvi sportll a sportovnich disciplin je rychlost jednim z hlavnich
faktor( definujici rozdil mezi vynikajicim a primérnym sportovcem. Na jedné strané jde
o sporty, jejichz vysledny zavodni vykon je pfimo definovan ¢asem. Na druhé strané jde
o sporty, konkrétné sportovni hry, ve kterych rychlost sportovci poskytuje vyhodu oproti
soupefi. Rychly tenista dobéhne vice mickd, ale také zkrati dobu, kterou ma souper pro
reakci na jeho Uder a ndvrat do zakladniho postaveni na kurtu. Pro fotbalistu Gtocnika je
zase dllezité, zda zvladne utéct obrdnci a zvysit tak Sanci na vstreleni gélu. Faude, Koch,
and Meyer (2012) pti analyzach fotbalovych zapasU zjistili, Ze primy bézecky sprint byl
nejvice opakujici se akci hracl pred vstrelenim géli nebo ptihravkou na gol. Vyznam
rychlostnich schopnosti pro vykon ve fotbale potvrzuji provedené studie rizného
charakteru. Mohr, Krustrup, and Bangsbo (2003) zjistili, Ze elitni fotbalovi hraci v zapase
zapasu opakuji zhruba kazdych 90 sekund a trvaji v priiméru 2 azZ 4 sekundy (Bangsbo,
Ngrregaard, & Thorsoe, 1991; Vigne, Gaudino, Rogowski, Alloatti, & Hautier, 2010).
Vétsina téchto sprintd je také kratsi nez 30 metr( a vice jak polovina sprintd je kratsi nez
10 metrQ (Barros, Valquer, & Santa'anna, 1999). Rychlostni predpoklad u elitnich
fotbalistl byl potvrzen pozitivni vzajemnou korelaci vysledk( ze tfi test zamérenych
na rychlostni schopnost. Konkrétné Slo o maximdalni bézecky sprint na 10 metrd se
stacionarnim startem, letmy bézecky sprint na 20 metr( a 20 metrovy zig-zag test (Little

& Williams, 2003).
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3.1Testovani rychlostni schopnosti

Cilem kapitoly je predloZit zplUsoby a snimi spojené studie, které testuji
predpoklad a aktualni stav rychlostni schopnosti. ZpUsoby testovani, které jsou vyuZzity

v této disertacni praci, jsou popsany detailnéji.

Na zakladé dostupnych zdroji vychazime zuvedeného faktu, Ze motorické
schopnosti (tim padem také rychlostni schopnost) jsou trvalé a z velké ¢asti geneticky
uréené rysy, ktery ale nelze zcela jasné ohranicit. Mlzeme je tak povazovat za znaky
multifaktoridlni (Mékota & Novosad, 2005; Schmidt, 1991). NemoZnost jasného
ohranieni a vymezeni motorickych schopnosti, kterd navazuje na nizky pocet
relevantnich védeckych studii v oblasti definovani motorickych schopnostni, je potfeba
mit na paméti pfi vyuzZivani testd a testovych baterii pro urceni jejich Urovné
u testovanych subjektd. V soucasné chvili pfi vyuziti jakéhokoliv testu nebo testové
baterie tak jde vidy o nepfimé testovani dané schopnosti. Pfesto i nepfimé formy
testovani lze vsoucasné chvili povaiovat za zdsadni doplnék pro hodnoceni
vykonnostniho potencialu nebo stavu sportovce. Testovani rychlostni schopnosti ma pak

tfi hlavni divody (Gamble, 2011; Reilly, Morris, & Whyte, 2009):

e Moznost profilovani sportovcl na zakladé identifikovanych fyziologickych
neuromuskuldrnich determinantd rychlostniho vykonu. Divodem muze byt
snaha o urceni oblasti, které je potfeba vtréninku rozvijet nebo snaha

o identifikaci talentovanych jedincl pro tuto schopnost.
e  Monitorovani tréninkové adaptace ve vybranych oblastech a ukazatelich.

e Hodnoceni Ucinnosti a efektivity tréninkového planu s odkazem na stanovené

cile tréninkového programu.

Aby mélo jakékoliv testovani odpovidajici vypovédni hodnotu, tak by mélo
spliovat kritérium reliability, validity a objektivity. Konkrétné to znamen3, Ze vybrany
test Uuspésné hodnoti konkrétni fyziologicky neuromuskuldrni faktor, ktery ovliviiuje
rychlostni schopnost. Dale to znamena3, Ze vybrany test poskytuje vysledky, které jsou
reprodukovatelné a konzistentni, Ze pfipadna zména ve vysledcich testu znamena

zménu v dosazeném vykonu a nendhodnou neidentifikovatelnou zménu (chybu). Testy
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by mély byt také dostatecné senzitivni, aby pomoci nich bylo mozné detekovat relativné
malou adaptaci, kterou je mozné zaznamenat naptiklad u vysoce trénovanych sportovcl

(Adams & Beam, 1998; Gamble, 2011; Reilly et al., 2009).

Testy lIze dle jejich typu rozdélit na laboratorni a terénni. Laboratorni testy
je moiné provést pouze v laboratofi v konzistentnich podminkach a je k nim potieba
zarizeni, které mimo laboratot prakticky nelze pouzit (napf. izokineticky dynamometr
nebo béZecky pas). U laboratornich testovani se pocita se standartnimi podminkami, tzn.
s vysokou kontrolou vSech podminek, pfi kterych je testovani provedeno, kdo se ho
Ucastni a jaky je jeho protokol. Pro vyzkumné uUcely se primarné pouzivaji laboratorni
testy a to zejména z dlivodu zajisténi jejich reliability, validity a reprodukovatelnosti
méreni. Na druhé strané terénni testy se vyuZivaji v pfipadé, Ze neni mozné zkoumani
vybranych subjektl pfimo v laboratofi. Oproti laboratornimu testovani je vSsak mozné
dosahnout vnéjsich podminek, které jsou shodné nebo vyznamné podobné podminkam,
ve kterych je provddéna vybrana pohybova aktivita. Terénni testy jsou proto casto
pouzivany ke stanoveni urovné Sirokého spektra komponent ovliviujici télesnou
zdatnost a komponent souvisejicich s pohybovymi schopnostmi. | kdyzZ u terénnich test
nelze ovlivnit vnéjsi podminky (terén, pocasi), tak i pfes to mohou byt stejné validni jako

testy laboratorni (Adams & Beam, 1998; Coulson & Archer, 2015).

V jednotlivych podkapitolach déle v textu jsou popsany testy (at uz laboratorni, ¢i

terénni), které se pro testovani rychlostnich schopnosti vyuzivaiji.
Testovani na izokinetickém dynamometru

Podstatou izokinetického testovani je, Ze svalovd prace je provadéna pfi
konstantni rychlosti pohybu. U testované osoby je fizené provadén konkrétni pohyb na
specializovaném testovacim zafizeni — izokinetickém dynamometru. Pohyb je
omezen nastavenim pfistroje a protokolem k testovani. Pohyb a jeho vymezeni mize
byt provedené ve vice variantach (v rdznych smérech, u riznych koncetin) dle moznosti
pfistroje a potfeb trenéra (Baltzopoulos & Brodie, 1989). Princip izokinetického
testovani od jeho uvedeni v roce 1967 je zaloZzen na dynamické svalové praci pfi
konstantni rychlosti. Ve vSech fazich pohybu tak nedochazi k narlstu nebo ztraté

hybnosti. Konkrétné to znamenda, Ze izokineticky dynamometr dokaze vstrebavat
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vytvarenou silu za soucasného udrzeni preddefinované rychlosti pohybu a okamzité
na ni reagovat zvySenim odporu. Naopak pfi snizeni sily dynamometr automaticky
snizuje odpor (Moffroid, Whipple, Hofkosh, Lowman, & Thistle, 1969; Thorstensson &
Karlsson, 1976). V pfipadé, Ze je izokineticky dynamometr vyuZivan k testovani osob, tak
je pritomto testovani nejcastéji sledovan vyprodukovany kroutici moment (t) v prabéhu
provedeného pohybu pti urcité konstantni uhlové rychlosti. Kroutici moment
je soucinem sily (F) a drahy (s) od osy otaceni, na kterou je sila /vytvarena. Vzdalenost
je mérena na ramenu paky od bodu osy otaceni k bodu, kde je pouZzita vnéjsi sila (ptiklad
s popisem je vyobrazen na obrazku 8). Méfi se v newton metrech [N.m] nebo v newton

metrech pfepoditanych na kilogram télesné hmotnosti [Nm.kg™].
F=300N

(Délka ramena paky)

4

&_ D=05m —-————>:
f

Osa otaceni

T=150N-m

Obrazek 8: Schéma kroutictho momentu. Prevzato z Adams and Beam (1998)

| kdyZz se da testovani na izokinetickém dynamometru vyuZit pro vice druh(
pohybu zejména v ramci dolnich i hornich koncetin (extenze a flexe v loketnim kloubu,
vnitfni a vnéjsi rotace vramennim kloubu, plantarni a dorsdlni flexe kotniku),
tak nejcastéji je vyuzivano pro testovani flexe a extenze v kolennim kloubu. Pfi extenzi
jsou vyuzity svaly m. quadriceps femoris — rectus femoris, vastus lateralis, vastus
medialis, vastus intermedius. Pfi flexi jsou vyuZzity pfedevsim tfi svaly zadni strany stehen
- m. biceps femoris, m. semitendinosus, m. semimembranosus (Adams & Beam, 1998;

L. E. Brown, 2000).

Reliabilita a validita testovani na izokinetickém dynamometru rlznych druhd

(Cybex™, Biodex™,Humac™,Lido™ a dalsi) byla potvrzena, a to i pf¥i riznych Ghlovych
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rychlostech (Bemben, Grump, & Massey, 1988; Drouin, Valovich-mcLeod, Shultz,
Gansneder, & Perrin, 2004; Impellizzeri, Bizzini, Rampinini, Cereda, & Maffiuletti, 2008;
Toonstra & Mattacola, 2013).

Schopnost kosterniho svalu produkovat silu se sniZuje se zvySujici se rychlosti
pohybu. Vystupem z testovani je kfivka (pfiloha 4). Tvar kfivky je ovlivnén sloZzenim
svalovych vldken kosterniho svalu (Gregor, Edgerton, Perrine, Campion, & DeBus, 1979).
Z tohoto dlivodu se také vyuziva testovani pfi vice uhlovych rychlostech (Impellizzeri et

al., 2008).

Pro urceni silového a rychlostniho potencialu jedince se bézné vyuziva testovani
dolnich koncetin. Naptiklad jednim z dGvodu je, Ze v oblasti dolnich koncetin jsou velké
svalové skupiny, které jsou nutné pro zajisténi pohyb( u vétSiny sportovnich cinnosti

(Gregor et al., 1979; Grimby & Saltin, 1983; Hojka et al., 2018; Impellizzeri et al., 2008).
Testovani pomoci vertikalniho vyskoku

Testovani vertikalniho vyskoku se pouZiva jiz od dvacatych let 20. stoleti, kdy ho
vynalezl Dudley Sargent (Sargent, 1921). Tento plivodni test byl sestaven pouze pro
méreni vysky vyskoku pomoci sledovani rozdilu mezi vyskou, kam testovany jedinec
dosahne a vyskou, kam testovany jedinec dosahne pfi maximalnim vertikdlnim vyskoku.
Diky své jednoduchosti, ¢asové nendroénosti, neinvazivnosti, snadnému zauceni
a nizkému zatizeni svalG z hlediska Unavy, je tento test ¢asto vyuZivany pro urceni
explozivni sily dolnich koncetin (Cormie, McGuigan, & Newton, 2010; Moir, Button,

Glaister, & Stone, 2004; Moir, Sanders, Button, & Glaister, 2005).

JelikoZz pfi vyskoku dochazi k pfemisténi télesné hmoty, je moziné také zméfrit
dosazeny vykon (W). Ten zavisi na vytvofené sile, vysce vyskoku a c¢asu ve vyskoku
(v letové fazi) [N.m.st]. Pro méfeni dosaZenych sil a sledovani sméru jejich pasobeni pfi
vyskoku se vyuzivaji silomérné desky (Buchheit, Spencer, & Ahmaidi, 2010; Harman,

Rosenstein, Frykman, Rosenstein, & Kraemer, 1991).

Z pohledu biomechaniky je vertikalni vyskok kombinaci extenze v kyéelnim kloubu
(svaly zadni strany stehen a hyzdi), extenze v kolennim kloubu (m. vastus lateralis a m.
rectus femoris) a plantarni flexe v kotniku (m. gastrocnemius a m. soleus) (Adams &

Beam, 1998; Glencross, 1966). Pro optimalizaci dosazeného vykonu pfi vertikalnim
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vyskoku musi produkovana sila smérovat v maximalni mire pravé ve vertikalnim sméru
vUuci podloZce. Pokud tomu tak neni, tak je do vykonu zahrnut také posun v horizontdlni

roviné (Hall, 2014).

Pro testovani se zpravidla vyuZivaji dva typy vyskok(. Vertikdlni vyskok
s dopomoci hornich koncetin (CMJ1) a vertikalni vyskok z podfepu (SJ). CMJ1 vychazi
z podstaty samotného vyskoku. PFi provadéni pohybu tak dochdzi k dynamickému
pohybu doll proti sméru samotného vyskoku, ktery na néj okamzité navazuje. Tyto dva
typy jsou také nejcastéji porovnavany (Buchheit et al., 2010; Cronin & Hansen, 2005;
Mizuguchi, 2012).

Reliabilita a validita testovani vertikdlniho vyskoku na rlznych zafizenich
(OPTOjump™, Myotest™) byla potvrzena v nékolika studiich (Casartelli, Miller, &
Maffiuletti, 2010; Choukou, Laffaye, & Taiar, 2014).

Vykony z testovani vertikdlniho vyskoku byly pozitivné korelovdny s mnoha dalSimi
rychlostné-silovymi vykony pfi rznych pohybech a cinnostech (Carlock et al., 2004;
Nuzzo, McBride, Cormie, & McCaulley, 2008; Peterson, Alvar, & Rhea, 2006). Informace
o produkci sily ve vertikalnim sméru se dle studii zda jako pfinejmensim stejné relevantni
jako informace o produkci sily v horizontalnim sméru (napftiklad skok do dalky) pro

uréeni predpokladu vykonu v béZzeckém sprintu.
Dalsi testy

Kromé dvou uvedenych testll existuje mnoZzstvi dalsi test( s Sirokou variabilitou
pro testovani rychlostni schopnosti a vykonu. Jejich hlavnim ukolem je vidy evaluace
fyziologickych a neuromuskularnich komponent determinujici rychlostni schopnost

(Gamble, 2011). Meazi tyto testy patfi napriklad:
Testovani maximalni sily

Testovani maximalni sily dolnich konéetin je pro rychlostni schopnost povazovano
za smérodatné, protoze maximalni sila do zna¢né miry zavisi na schopnosti prenaset
reakéni sily. Napfiklad u béZzeckého sprintu se reakéni sila nohy, vytvorenad pfi kontaktu
s podlozkou, promitd do maximalni sily vyprodukované dolnimi koncetinami (Gamble,
2011; McBride et al., 2009). Existuje vice zpusob, jak maximalni silu testovat. Jednou

z nich je také v predchozim textu uvedené testovani na izokinetickém dynamometru.
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Dalsi mozZnosti je napriklad testovani drepu s pfidanou hmotnosti pro absolvovani
jednoho opakovaciho maxima, které bylo pozitivné korelovano se sprinterskym

vykonem (Brechue, Mayhew, & Piper, 2010; McBride et al., 2009).
Testovani pomoci skokl v horizontalni roviné

Pro testovani rychlostnich predpokladd pomoci skok( v horizontdlni roviné
se bézné vyuZzivaji jeho dvé formy. Skok do ddlky z mista a trojskok z mista. PouZivanou
variantou je také obména téchto dvou testd do unilaterdIni podoby. Testy vyZzaduji
produkci sily jak v horizontdlni, tak ve vertikalni roviné, coz biomechanicky vice odpovida

pohyblm pfi béhu (Meylan et al., 2009; Schuster & Jones, 2016).
Testovani pomoci bézeckého sprintu

Sledovéani casu dosazeného béhem béieckého sprintu je dalsi z variant pro
testovani predpokladu rychlostnich schopnosti. Provadi se v rliznych variantach, a to jak
z hlediska délky useku, po kterou je Cas sledovdn, tak z hlediska metodiky méreni (¢as
méreny s pevnym startem nebo ¢as méreny z letmého startu). Bézné sledovana délka
jeod 5 do 50 m (Coulson & Archer, 2015; Haugen, Tgnnessen, Hisdal, & Seiler, 2014;
Vescovi & McGuigan, 2008).
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4 GENETICKE ZNAKY FYZICKE ZDATNOSTI A SPORTOVNI
GENETIKA

Cilem této kapitoly je zakladni shrnuti poznatkd tykajicich se sportovni genetiky.

Detailnéji jsou pak rozebrany témata a ¢dasti pfimo souvisejici s disertacni praci.

Pfes pokracujici vyzkum a snahu o vymezeni lidskych pohybovych vlastnosti,
motorickych schopnosti a dovednosti, tzv. sportovniho mistrovstvi, nebo casto
pouzivaného terminu talent, stdle existuji a také pribyvaji vyzkumné otazky, které nejsou
zatim védecky objasnény, ale pfitom maji empiricky pozorovatelny zaklad. Setkdvame
se situacemi, kdy sportovci dosahuji oproti svym souperdm nadprlimérnych vysledkd,
a to bez vyrazného rozdilu v podminkach ve kterych Ziji nebo bez vyrazného rozdilu

tréninkového pfistupu.

Jihoafrickd bézikyné Caster Semenyovd, kterda je dvojndsobnou vitézkou
olympijskych her a nékolikandasobnou vitézkou mistrovstvi svéta (poprvé tohoto
Uspéchu dosahla ve véku 18 let na mistrovstvi svéta v Berliné v roce 2009), se svymi
vykony pfi béhu na 800 m pfiblizila svétovym rekorddm Jarmily Kratochvilové. Caster
Semenyova, stejné jako Jarmila Kratochvilovd v dobach své nejvyssi vykonnosti, ma
muzské rysy véetné nadmérné muskulatury. Jihoafricka bézkyné se diky témto faktlim
musela opakované podrobovat zvySenému mnoiZstvi dopingovych testl, ale také
testovani na urceni pohlavi (Sloop, 2012; Wonkam, Fieggen, & Ramesar, 2010). Pravé
kvali testovani jejiho pohlavi, ji byla po svém prvnim Uspéchu na MS v Berliné témér na
rok odebrana moznost zavodit. Tento pfipad ve sportovnim svété, ale také v béznych
médiich zretelné rezonoval a Caster i po 10 letech musi stale své Zenstvi obhajovat.
Na zakladé jejiho pripadu také svétova atleticka federace IAAF stanovila Uroven hladiny
testosteronu v krvi, kterd nesmi byt prekro¢ena pro moznost Ucasti v zavodé (Burnett,
2019). Pravé té je totiz pfisuzovan vyznamny ddvod uspéchu Caster Semenyové. Pokud
v jejim pfipadé nehraje roli doping, ktery antidopingové organizace nebyly schopné
odhalit (minimalné protazim), tak i pres vytvoiené zavéry a nové nastavend pravidla
IAFF, je Caster Semenyova jednim z ptipad(, ktery ukazuje, kolik toho jesté o vlivu

genetiky na sportovni vykon nevime a jak je tézké urcit jasné zavéry.
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Odhalovanim mistrovstvi, tentokrat v oblasti Sachu, se zabyval na po¢atku 40. let
20. stoleti holandsky Sachovy mistr a psycholog Adriaan de Groot. De Groot zkoumal
a testoval Sachisty v nékolika dovednostech a analyzoval v ¢em jsou velmistfi lepsi, nez
prameérny profesiondlni hra¢ a na druhou stranu v ¢em pramérny profesiondl prevysuje
hrace na klubové drovni. Do doby De Grootova vyzkumu se mélo za to, Ze dobti a zkuSeni
Sachisté mysli ve hie o vice krokd dopfedu neZ ti méné zkuseni. Tento rozdil se dal bez
hlubSiho zkoumani opravdu pozorovat pfi porovnani zkusenych hracd s novacky.
V ptipadé, kdy byli testovani velmistfi a priimérni profesionalni hraci, ktefi méli popsat
své rozhodovani v neznamé herni situaci, bylo zjisténo, Ze hraci obou urovni zahrnovali
do svého premysleni stejny pocet figurek a prakticky stejné mnozstvi tahl. Otazkou tedy
bylo pro¢ nakonec velmistfi udélaji lepsi tahy, nez soupef. Jde o nauc¢enou dovednost,
nebo svou roli hraje geneticka vybava jedince? De Groot na zakladé dalSich vyzkuma,
kde sledovali, jakym zplGsobem byli hraci ridznych urovni schopni reprodukovat obraz
Sachovnice poté, co ji spatfili na 3 vtefiny urcil, Ze mistrovské vykony jsou Umérné

zkusenostem hrace (De Groot, 2014).

Budouci drzitel Nobelovy ceny, psycholog Herbert A. Simon a jeho kolegové
ukdzana Sachovnice, na které byly rozestavény figurky do pozic, které z hlediska pravidel
nejsou mozné, tak se mezi Sachisty jednotlivych urovni settel rozdil ve schopnosti toto
rozestavéni replikovat. Vyzkum na zakladé téchto faktl definovali tzv. kouskovdnim.
Jde o dovednost sportovcl si vytvaret skupinky z jednotlivych ¢asti hry nebo vykonu

a uleh¢ovat a zrychlovat tak dovednost reakce (Chase & Simon, 1973).

Podobnou otazkou se zabyvali a stdle zabyvaji také védci v jinych sportovnich
odvétvich. Janet Starkesova sledovala ve svych vyzkumech (Allard & Starkes, 1980;
Starkes & Deakin, 1984) percentualné kognitivni dovednosti volejbalistek a hraci
pozemniho hokeje. Pravé ty jsou totiZz ovlivnitelné tréninkem. Ukazalo se, Ze elitni
sportovci a sportovkyné, oproti tém prlimérnym, dokazali naptiklad mnohem rychleji
vyhodnotit, zda na fotce pofizenou ze zapasu se nachazi mic, ¢i nikoliv. Dokazali také
sledovat dalsi vijemy, které ostatnim unikaly. Okluzni testy pro odhaleni dlvodu
mistrovstvi ve sportu, které ve svych vyzkumech pouzivala Starkesova, rozsifoval Bruce

Abernethy na Univerzité v Queenslandu. Na zakladé jeho a predeslych vyzkum( bylo
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spravné odhadnout a pfedpovidat, co se ve hie stane. Stejné jako hraci Sachu, také hraci
a sportovci jinych sportovnich disciplin a her zpracovali informace o téle protihrace.
Na druhou stranu ve chvili, kdy u hracl badmintonu byla protihraci schovana raketa
a celé predlokti, tak se elitni hraci prakticky dostali na Uroven hracd primérnych
(Abernethy, 1991; Mann, Abernethy, Farrow, Davis, & Spratford, 2010; Miiller,
Abernethy, & Farrow, 2006).

Uvedené vyzkumy tak naznacuji, Ze pravé uroven nauceni dovednosti a nauceni se
rozdilnych hernich situaci je duleZitym faktorem ovliviiujici vysledny vykon a uroven
sportovce. Pokud budeme brat zjiSténa fakta v potaz, tak by bylo mylné jednoznacné

spojovat zejména taktické a technické dovednosti s genetickou vybavou sportovce.

Z pohledu vyznamu genetiky a jejiho ovlivnéni vysledného vykonu se Ize podobné
jako na oblast technickych a taktickych dovednosti zamérit také na dalsi aspekty
ovliviujici sportovni vykon (napf. psychiku). Kazdy z nich ma sva specifika a souvislosti
s dalSimi oblastmi, proto jakakoliv generalizace vlivu genetiky na celkovy sportovni
vykon by mohla byt zna¢né zavadéjici. Avsak diky dynamice vyzkumu v oblasti genetiky
tomu mUzZe byt brzy jinak. | pres to, Ze je sportovni genetika relativné nova védecka
oblast (jeji vznik a vétsi rozsifeni lze spojit s prelomem tohoto a minulého tisicileti),
tak diky své navaznosti na klinicky, biologicky a evolu¢ni vyzkum v oblasti genetiky, bylo
mozné vyuzit jiz objevené a zjisténé informace. Mnozstvi publikovanych védeckych
¢lankl a samotné vyzkumné prace rychle dohnalo, nebo spiSe prevysilo mnozstvi studii
a védeckych praci jinych sportovnich oblasti. BEhem 6 let (od roku 2009 do roku 2015)
se pocet studii, zabyvajicich se DNA polymorfismy spojenymi se sportovnim vykonem

minimalné ztrojnasobil.
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Tento fakt doklada zvyseni poctu DNA polymorfismU asociovanych se sportovnim

vykonem v nékolika poslednich letech (Ahmetov et al., 2016).

Graf 1: Nardst v poctu DNA polymorfism( spojenych se sportovnim vykonem (Ahmetov, Il et al., 2016)
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Heritabilita znaki sportovniho fenotypu

Sportovni fenotyp, potaimo sportovni vykonnost, ovliviiuje vice dil¢ich znakd.
Jejich pocet se liSi dle pohledu na problematiku a hloubky jejich ¢lenéni. Jde tak
o komplexni fenotyp, u kterého se dlouhodobé pocita, Zze jeho populaéni rozdilnost

je vyznamné ovlivnéna dédi¢nymi faktory (MacArthur & North, 2005).

Pokud se zaméfime pouze na motorické schopnosti, tak i na zakladé pfedchoziho
textu je patrné, Ze jde o kvantitativni fenotypové znaky, které jsou multifaktorialni.
Uplatfuje se tak u nich polygenni dédi¢nost. Pfenesené to znamena3, Ze celkovy znak
(v ptipadé této disertacni prace se jedna o rychlostni schopnost) je determinovan vétsim
mnozstvim gend s malym (nebo v soucasné chvili pfesné nevyzkoumanym) vlivem.
Takova sumace ma za nasledek velkou rtznorodost v kone¢ném projevu. Do tohoto
projevu (vysledného fenotypu) vstupuji také interakce mezi jednotlivymi geny
a epigeneticka dédi¢nost. To znamena ovlivnéni vlastnosti genl prostfedim (Petr, 2017).
Obecné rozdéleni fenotypl v populaci (to znamena také fenotypu sportovniho) je

kontinualni a blizi se normalni krivce Cetnosti (Mékota & Novosad, 2005).
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Hlavnimi zpUsoby, jak Ize sledovat dédi¢nost (heritabilitu) znakd sportovniho
fenotypu, je zkoumani rodinnych populaci nebo skupin dvojéat. Jednou
z nejvyznamnéjsSich osobnosti zabyvajici se touto oblasti, ale také celé oblasti sportovni
genetiky, je kanadsky védec Claude Bouchard. Ucastnil se nékolika vyzkumnych
projektd, z nichz jednim byl také projekt HERITAGE - HEalth, Risk factors, exercise
Training And GEnetics (Bouchard et al., 1995). Jeho podstatou bylo sledovat roli gen(
v odezvé kardiovaskuldrniho, metabolického a hormonalniho systému na aerobni
zatizeni u 483 osob, které absolvovaly 20tydenni vytrvalostni trénink na bicyklovém
ergometru. Vysledky ze studii, které vznikly v rdémci tohoto projektu, ukazaly, Ze svalova
sila je geneticky ovlivnéna ze 30-70 %, aerobni vykon ze 40—60 %, anaerobni vykon z 50—
90 % (Bouchard & Hoffman, 2011; Petr, 2017). V jedné z nejrozsahlejsich studii
zamérenych na populaci dvojéat (De Moor et al., 2007), bylo sledovdno 1793 dvojéat
(Zen), u kterych bylo pomoci dotazniku zjistovano, zda provozovaly zavodné néjaky sport
a jaké sportovni Urovné v ném dosahly. Vysledky studie ukazaly, Ze diky dédi¢nosti mize
byt sportovni Uroven ovlivnéna az z 66 %. Schutte, Nederend, Hudziak, Bartels, and de
Geus (2017) sledovali u 226 dvojcat nékolika zpUsoby pocitovou odezvu
na submaximalni a maximalni zatiZzeni. Vysledky ukazaly, Ze pocitova odezva na zatizeni
je dédicné ovlivnéna z 12—-37 %. Studii na 479 dvojcatech spojenou s meta-analyzou
dalSich 8 studii bylo zjisténo, Ze parametr VO2max mUZe byt dédicné ovlivnén az ze 72 %
(Schutte, Nederend, Hudziak, Bartels, & de Geus, 2016). V 70. a 80. letech 20. stoleti se
dédi¢nosti znakd sportovniho fenotypu, jako jeden z méla z Cechd, zabyval ve svych

vyzkumech také profesor FTVS Rudolf Kovar (Kovar, 1981).

Dédi¢nost jednotlivych znakd sportovniho fenotypu je znacné variabilni.
U nékterych z nich se vsak dle studii pfiblizuje az k 90 %, coz i pres relativné nizky pocet
studii tohoto typu (maximalné desitky) potvrzuje souvislost zdédéného (geneticky

ovlivnéného) s fenotypem jedince.
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4.1Geneticka podminénost rychlostniho a silového vykonu

Cilem kapitoly je predlozit informace o determinaci rychlostniho a silového vykonu
v lidské populaci. Silovy vykon je do kapitoly zahrnut z toho dlivodu, Ze s rychlostni

schopnosti Uzce souvisi a je na néj zamérena fada studii.

Fakt, Ze sportovni vykon vZdy ovliviiuje vice faktorl (v genetické terminologii ho
proto oznacujeme jako multifaktorialni fenotyp) a motorické schopnosti Ize oznacit
za tzv. polygenni (jsou ovliviiovany vice geny) je divodem, Ze z dosavadnich vyzkum(
a dostupnych informaci nelze presné urcit podil zdédéného a ziskaného, ovlivnitelného
a neovlivnitelného. Tim padem ani nelze presné urcit podil genetické determinace
jednotlivych schopnosti véetné rychlostni schopnosti. Avsak vliv genl na vykon nebo
fyziologické a biochemické vlastnosti, je vSeobecné uznavany fakt a pravé rychlostni
schopnost se ukazuje jako geneticky vyrazné podminéna s malou moznosti ovlivnéni

danych predispozic (Grasgruber & Cacek, 2008; Mékota & Novosad, 2005).

Dostupné studie naznacuji, Ze aktudlné je asociovdno vice jak 69 genetickych
polymorfismG s rychlostné-silovym vykonem (Ahmetov et al., 2016; Maciejewska-
Skrendo, Cieszczyk, Chycki, Sawczuk, & Smoétka, 2019). Tyto polymorfismy se daji rozdélit

do 7 skupiny dle jejich funkéniho vyznamu v organismu.
e Polymorfismy asociované se strukturou a funkci kosterniho svalu.

e Polymorfismy uUcastnici se zanétlivych a obnovujicich procest v kosternim

svalu pfi a po pohybovém zatizeni.
e  Polymorfismy Ucastnici se regulace krevniho tlaku.
e Polymorfismy Ucastnici se v procesech fizeni spotifeby kysliku.

e  Polymorfismy podilejici se na regulaci energetického metabolismu a bunécéné

homeostazy.
e  Polymorfismy kontrolujici expresi genu preskupenim chromatinovych vlaken.
e  Polymorfismy moduluji bunécné signdlni drahy.

Bézny primeér podilu svalovych vilaken typu Il u m. vastus lateralis se pohybuje

kolem 55 %. Studie na 418 subjektech (J.A. Simoneau & Bouchard, 1989) vsak ukazala,
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Ze rozpéti v podilu zastoupeni typu svalovych vldken (odbér probihal pomoci biopsie)
mUzZe byt vyrazné a to od 15 do 85 %. U tak velkého rozpéti v podilu zastoupeni

nepfichazi v dvahu moznost ovlivnéni tréninkem.

Vyzkum na mysich ukdzal mozZny vyznam genu ovliviujici skupinu proteinu TGF-f
(transformacni rastové faktory — B), které ovliviiuji svalovou tkan. Konkrétné gen GDF-8
(rGstovy diferenciacni faktor 8) ovliviiuje rlst svall a tim padem také potencidlné
moznost produkce rychlé svalové prace (Lee, 2007; McPherron, Lawler, & Lee, 1997).
Podobné je tomu také u genu IGF-1 (inzulinu podobny rlistovy faktor 1), ktery podporuje
rast svald podobné jako inzulin, ma tedy vliv na hypertrofii a regeneraci kosterniho
svalstva (Musaro et al.,, 2001). Vyznam genu souvisejicich se svalovou hypertrofii
potvrzuje studie (Hubal et al., 2005), ktera sledovala zménu velikosti prifezu svalového
vldkna a silové pfirGstky u 585 subjektd po 12 tydennim silovém tréninku. Vysledky
ukazaly vyznamné rozdily ve zvétseni prifezu (od -2 do + 59 % z plvodniho stavu),

ale i silovém zlepsSeni (od 0 do +250 % u 1-RM flexe paze, od -32 do +149 % u izometrické
sily).
Dostupné studie a odborné materidly tak naznacuji vyznamnou variabilitu

odpovédi organismu na podnéty rychlostné — silového charakteru, ale také zna¢ny rozdil

v predispozicich (napf. zastoupeni svalovych vlaken ve svalu).
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Prehled asociacnich studii ve sportovni genetice

Vtabulce 3 je ke sledovanym genetickym polymorfismdm uveden prehled
vyznamnych studii, které sledovaly jejich vliv na znaky sportovni vykonnosti. Pfehled ma
slouzit nejen pro deklaraci znalostniho prehledu s odkazem na systematické rozdéleni
dle typu asociace, ale také jako zdroj referenci do dalSich praci a snadnéjsi orientaci

v problematice.

Tabulka 3: Pfehled asocia¢nich studii zaméFenych na vybrané polymorfismy

Genovy
Typ asociace Reference
polymorfismus
ACE-1/D Status sportovce (elitni X ~ (Ahmetov, Kulemin, et al., 2014; Amir et al., 2007; Bell,
sub-elitni X kontroly) Colley, Cooper, & Cobner, 2017; F. S. Cam et al., 2005;

Coelho et al., 2016; Collins et al., 2004; A. M. Costa et al.,
2009; Egorova et al., 2014; Fang et al., 2013; Galeandro
et al., 2017; Gayagay et al., 1998; Gineviciene et al.,
2016; Gineviciene, Jakaitiene, Tubelis, & Kucinskas, 2014;
Montgomery et al., 1998; Myerson et al., 1999; Nazarov
et al., 2001; Papadimitriou et al., 2016; Saber-Ayad,
Nassar, & Latif, 2014; Scott et al., 2010; Selingerova,
Jakli¢, §e|inger, & Dzurenkova, 2012; Wang, Mikami, et
al., 2013; Wei, 2018; D. Woods et al., 2001)

ACE-1/D DosaZena vykonnost (Ahmetov et al., 2013; S. Cam, Colakoglu, Colakoglu,

v provedenych kondi¢nich Sekuri, & Berdeli, 2007; Colakoglu et al., 2005; Aldo

testech Matos Costa et al., 2009; Erskine, Williams, Jones,
Stewart, & Degens, 2014; Chiu, Chen, Hsieh, & Hsieh,
2012; Jeremic et al., 2019; Keogh, Palmer, Taylor, &
Kilding, 2015; Lima et al., 2011; McCauley, Mastana,
Hossack, Macdonald, & Folland, 2009; Shuler, Sucic,
Talley, & Goldberg, 2017; Thomis et al., 2004; Valdivieso
etal, 2017)

ACE-1/D Biochemické ukazatele (McCauley et al., 2009; Valdivieso et al., 2017; Yan et al.,
2018)
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ACE-1/D

ACE-1/D

ACE-1/D

Fyziologické ukazatele

(mimo VO2max)

Dosazené hodnoty VO2max

Morfologie svalovych

vldken

(Durmic et al., 2017; Chiu et al., 2012; Khoshdel,
Majidzadeh-A, & Manoochehri, 2017; Lima et al., 2011;
Valdivieso et al., 2017)

(Bueno, Pasqua, de Araujo, Lima-Silva, & Bertuzzi, 2016;
Hagberg, Ferrell, McCole, Wilund, & Moore, 1998; D. R.
Woods et al., 2002; Zehsaz et al., 2019; Zhao et al., 2003)

(Valdivieso et al., 2017; Zhang et al., 2003)

ACTN3 —R577X

ACTN3 —R577X

ACTN3 —R577X

ACTN3 —R577X

ACTN3 —R577X

ACTN3 —R577X

Status sportovce (elitni X

sub-elitni X kontroly)

DosaZena vykonnost
v provedenych kondicnich

testech

DosaZzené hodnoty

VO2max

Biochemické ukazatele

Morfologie svalovych

vldken

(Ben-Zaken, Eliakim, Nemet, & Meckel, 2019;
Druzhevskaya, Ahmetov, Astratenkova, & Rogozkin,
2008; Eynon et al., 2009; Fang et al., 2013; Gineviciene et
al., 2016; Kikuchi et al., 2016; Kikuchi, Ueda, Min,
Nakazato, & Igawa, 2013; Kim, Song, & Kim, 2014; Lucia
et al., 2006; Mikami et al., 2014; Niemi & Majamaa,
2005; Papadimitriou et al., 2016; Papadimitriou,
Papadopoulos, Kouvatsi, & Triantaphyllidis, 2008;
Paparini et al., 2007; Roth et al., 2008; Santiago et al.,
2008; Scott et al., 2010; Wang, Mikami, et al., 2013; Yang
et al., 2003)

(Ahmetov et al., 2013; Erskine et al., 2014; Garatachea et
al., 2014; Kikuchi, Nakazato, Min, Ueda, & Igawa, 2014;
Norman et al., 2009; Pimenta et al., 2013)

(Deschamps et al., 2015; Lucia et al., 2006)

(Ahmetov, Donnikov, & Trofimov, 2014; Broos et al.,
2019; Clarkson et al., 2005; Norman et al., 2014; Norman
et al., 2009; Seto et al., 2013)

(Ahmetov et al., 2011; Broos et al., 2019; Norman et al.,
2014; Norman et al., 2009; Vincent et al., 2007; Zebrick
et al., 2014)

Jiny typ asociace spojeny se (Friedlander et al., 2013; Kikuchi et al., 2014)

sportovnim vykonem
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AMPD1 GLN12X

AMPD1 GLN12X

AMPD1 GLN12X

AMPD1 GLN12X

AMPD1
GLN12X

Status sportovce (elitni X

sub-elitni X kontroly)

Status sportovce (vytrvalci

X sprintefi X kontroly)

Dosazena vykonnost
v provedenych kondi¢nich

testech

Fyziologické ukazatele

Jiny typ asociace -
vyzkum s pfesahem do

sportovniho vykonu

(P Cieszczyk et al., 2011; Pawel Cieszczyk et al., 2012;
Fedotovskaya, Danilova, & Akhmetov, 2013; Petr, Seda,
Thiel, Musalek, & Steffl, 2016; Tsianos et al., 2010)

(Gineviciene, Jakaitiene, Pranculis, et al., 2014)

(Norman, Sabina, & Jansson, 2001)

(Lifanov, Khadyeva, Rahmatullina, Demenev, &

Ibragimov, 2014; Rubio et al., 2005)

(Lim et al., 2017)

BDKRB2 -9/+9

BDKRB2 —9/+9

Status sportovce (elitni X

sub-elitni X kontroly)

Jiny typ asociace -
vyzkum s presahem do

sportovniho vykonu

(Eynon, Meckel, Alves, Nemet, & Eliakim, 2011;
Grenda, Leonska-Duniec, Cieszczyk, & Zmijewski,
2014; Gronek et al., 2018; Saunders et al., 2006;
Sawczuk et al., 2013; Tsianos et al., 2010; Williams et

al., 2004; Zmijewski et al., 2016)

(Li etal., 2012)

NOS3 - GLU298

NOS3 - GLU298

NOS3 - GLU298

Status sportovce (elitni X

sub-elitni X kontroly)

Fyziologické ukazatele

Jiny typ asociace -
vyzkum s pfesahem do

sportovniho vykonu

(Gronek et al., 2018; Saunders et al., 2006; Sessa et al.,
2011; Zmijewski et al., 2018)

(Rankinen et al., 2000)

(Pacanowski, Zineh, Cooper-DeHoff, Pepine, &

Johnson, 2009)

NOS3
-786T/C

Status sportovce (elitni X

sub-elitni X kontroly)

(Drozdovska, Dosenko, Ahmetov, & Ilyin, 2013;

Drozdovska, Lysenko, Dosenko, Il'in, & Moibenko,
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2013; Eynon et al., 2012; Gomez-Gallego et al., 2009;
Sessa et al., 2011; Zmijewski et al., 2018)

NOS3 Status sportovce (elitni (Buxens et al., 2011)
-786T/C vytrvalci X elitni
sprinteri)
NOS3 Dosazend vykonnost (Guidry et al., 2012)
-786T/C v provedenych
kondicnich testech
IL 1 RN VNTR- Status sportovce (elitni X (Cauci, Di Santolo, Ryckman, Williams, & Banfi, 2010)
86bp sub-elitni X kontroly)
UCP2 Ala55Val Status sportovce (elitni X ~ (Ahmetov et al., 2008; Ahmetov et al., 2009; Egorova
sub-elitni X kontroly) et al., 2014)
UCP2 Ala55Val DosaZzena vykonnost (Bondareva et al., 2018; Keogh et al., 2015; Wilson,
v provedenych Mavros, Tajouri, & Singh, 2019)
kondic¢nich testech
UCP2 Ala55Val Jiny typ asociace - (Zhur & A. Andrei, 2017)
vyzkum s pfesahem do
sportovniho vykonu
UCP2 Ala55Val Morfologie svalovych (Ahmetov et al., 2009)

vlaken
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4.2Funkce gent vyuzitych pro vyzkum v disertaci

Cilem kapitoly je z funkéniho hlediska popsat genetické polymorfismy, které byly
sledovany v ramci této disertacni prace. U jednotlivych polymorfismu jsou také detailnéji
rozebrany nékteré studie, které jsou spojeny se sportovnim vykonem a danym

polymorfismem.
Polymorfismus ACE 1/D (rs1799752)

Gen pro angiotensin konvertujici enzym leZici na pozici 17q22-24 je jednim z gen(
systému renin-angiotensin-aldosteron (RAAS). Tento systém ovliviiuje krevni tlak, objem
extraceluldrni tekutiny, vylu¢ovani sodiku a drasliku v ledvinach. Renin $tépi angiotensin
a uvoliuje z néj angiotensin I. Diky pUsobeni dipeptiddzy ACE se v ledviné odstépuji dvé
aminokyseliny a v systémové cirkulaci vznikd oktapeptid angiotensin Il. Oktapeptid
angiotensin 1l zvySuje diky vazokonstrikénimu Gcinku arteridlni  krevni tlak
a vazokonstrikci predevsim ve vas efferens snizuje prokrveni ledvin a filtracni rychlost
v glomerulech. Stimuluje také produkci aldosteronu v klife nadledvin. Aldosteron
zvysSuje reabsorpci sodiku a vylu€ovani drasliku a vodiku v distdlnim nefronu. Obecné
je kardiovaskularni funkénost oznacovana jako jeden z klicovych elementl sportovniho
vykonu, proto se predpoklada pravé vyznam systému RAAS a tim padem genu ACE, ktery

kdduje (Petr, 2017; Rosendorff, 1996; Teplan, 2000).

Gen ACE obsahuje vintronu 16 polymorfni alelu. Jde o inzerci jednoho Alu
repetitivniho elementu 287-bp. Tato inzerce/delece (I/D) je spojena s aktivitou enzymu
ACE v plasmé a tkanich (Hung, McQuilan, Nidorf, Thompson, & Beilby, 1999; McKenzie
et al.,, 1995).

Gen ACE lze oznadit jako prvni sportovni gen sledovany v asociacnich studiich
s kandidatnim genem. Vroce 1998 byly provedeny prvni dvé studie zamérené
na sportovni genetiku (Gayagay et al., 1998; Montgomery et al., 1998). Obé tyto studie
jsou, ale zaméreny na alelu |, ktera je spojovana s vytrvalostnim vykonem. Gen ACE je
také nejcastéji studovanym genem minimalné v kontextu vytrvalostniho vykonu
(Ahmetov & Fedotovskaya, 2015). Rychlostni a silovy vykon je s genem ACE také casto

asociovan, konkrétné s genotypem DD (Jones, Montgomery, & Woods, 2002).
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Ahmetov, Astratenkova, et al. (2006) potvrdili pfitomnost alely D ve vyssich
frekvencich u populace jedincl s nejvyssim podilem svalovych vldken. Papadimitriou et
al. (2016) ve svém vyzkumu zjistovali asociaci genu ACE s ¢asem v béhu na 100, 200 a
400 metru u kohorty 346 elitnich atletd sprintert z 10 rliznych zemi. Sprintefi s ACE DD
genotypem méli rychlejsi ¢asy na 200 metr( nez sprintefi s genotypem Il (p = 0,004).
Autofi také pouZili geneticky model a stanovili, Ze 1,48 % sprinterského casu je
v Case béhu na 100 metrd. Vyhodou této studie je velikost kohorty “Cistych” elitnich
sprinter(i, kterd prevysSuje sledované kohorty jinych studii. Na druhou stranu
multifaktoridlnost sportovniho vykonu snizuje vdhu asociace genotypovych variant u
sledovanych bézcl a jejich vyslednych ¢ast na jednotlivych tratich. Na druhou stranu u
genu ACE, ktery je jednim ze dvou nejCastéji zkoumanych genl ve spojitosti
se sportovnim vykonem, je vliv jednotlivych genotypl na druh sportovniho vykonu
nejasny. Vysledky studii (Ahmetov & Fedotovskaya, 2015; Eider et al., 2013) ukazuji

souvislost také genotyp( ID a Il se silové-rychlostnim vykonem.
Polymorfismus ACTN3 R577X (rs1815739)

Polymorfismus R577X genu ACTN3 je spolecné s genetickym polymorfismem ACE
I/D nejcastéji zkoumany gen, a to jak ve vztahu k rychlostné silovému vykonu, tak ve
vztahu k vytrvalostnimu vykonu (Ahmetov & Fedotovskaya, 2015). Gen ACTN3 (alfa-
aktinin-3) lezi na 11 chromozomu, ptfesné na pozici 11q13.2 a kéduje stejnojmenny
protein, ktery je obsaZen v zonach svalovych myofibril a to pouze u vldken typu Il (rychla

glykolyticka vldkna).

Alfa aktininy patfi do skupiny aktinind. Jde o strukturalni proteiny, které maji
Siroké spektrum funkci a které polymeruji v mikrofilamenta. U savcQ, a tim padem také
u lidi, existuje 6 izoforem aktinina, které lze rozdélit do 3 skupin (a, B, y) na zakladé jejich
izoelektrického bodu. Jednotlivé izoformy jsou spojeny se svalovymi, nebo nesvalovymi
tkdnémi (Dominguez & Holmes, 2011; Viel, 1999). Alfa aktininy se daji také rozdélit na
senzitivni (svalové sarkomerické), nebo nesenzitivni (nesvalové cytoskeletdlni) na
vapnik. Jednotlivé izoformy alfa aktininu jsou kddovany 4 geny —ACTN1, ACTN2, ACTN3,
ACTN4 (Mills et al., 2001; Paparini et al., 2007).
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Alfa aktininy tvofici ve svalu mfizovitou strukturu, hraji regulacni a strukturalni roli
v organizaci cytoskeletu pfi svalové kontrakci. Alfa-aktinin-2, ktery se nachdazi zejména
ve svalech typu | (pomald vldkna, zamérenad vice na oxidativni metabolismus) a pravé

alfa-aktin-3 (MacArthur & North, 2004).

Vyzkumy naznaduji, Zze pro sportovni vykon je podstatny polymorfismus R577X.
Alela 577X obsahuje nukleotidovou sekvenci, ktera méni produkci proteinu ACTN3.
Frekvence vyskytu homozygotniho genotypu XX u polymorfismu R577X je
u vytrvalostnich sportovcud nizsi nez u kontrol, a také se tento genotyp jiz od prvnich
studii ukazuje jako nevyhodny pro rychlostné silovy vykon (Ahmetov & Fedotovskaya,
2012; Yang et al., 2003). Mills et al. (2001) popsali, Ze frekvence vyskytu genotypu XX je
evropské populace kolem 18 %. PficemZ je potfeba si uvédomit, Ze procento

genotypového zastoupeni se od populace na jinych svétadilech lisi.

Souvislost mezi predpokladem pro rychlostné silovy vykon a pfitomnosti
homozygotniho genotypu RR, respektive vyssi frekvenci pritomnosti alely R577,
potvrzuje fada studii. Na druhou stranu existuji také studie, které tuto souvislost vyvraci
(Kim et al., 2014; Papadimitriou et al., 2018). Z hlediska poctu studii se stale vSak bavime
i u nejcastéji zkoumaného sportovniho genu, kterym ACTN3 je, o jednotkdch nebo
maximalné nizsSich desitkach studii (Ahmetov & Fedotovskaya, 2015). Potvrzeni
souvislosti Ize najit ve studiich rdzného typu. Jednim z nich jsou studie zamérené na
sledovani typu svalovych vldken a pfipadné jejich odpovédi na rlizné fyziologické
podnéty (Ahmetov et al.,, 2011; Broos et al., 2019; Vincent et al.,, 2007). Souvislost
potvrzuji studie zamérené na vykonnostni status sportovce (Druzhevskaya et al., 2008;
Kikuchi et al., 2016; Papadimitriou et al., 2016; Scott et al., 2010) a studie zamérené na
dosazené vysledky v rGznych testech sledujici kondi¢ni, fyziologické nebo biochemické
parametry (Ahmetov, Donnikov, et al., 2014; Erskine et al., 2014; Kikuchi et al., 2014).
Jak uvadi Petr, Kohlikova, and Stastny (2011), i pfes mnoho diikaz{l o existenci vztahu
mezi sportovnim vykonem a polymorfismem R577X nemlzeme genetickou podstatu

vykonu hledat pouze za timto genem. Jde spisSe o plsobeni mnoha genetickych faktora.
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Polymorfismus AMPD1 GIn12X (rs17602729)

Polymorfismus GIn12X v genu AMPD1 kdduje a dava instrukce pro fizeni enzymu
adenosin monofosfat deaminazy (AMPD) a jeho svalové izoformy AMPD1. AMPD je
katalyzatorem reakce (vznikaji pfi ni ionty amonia — NHs4*), kterd je navdzana
na myokindzovou reakci, pti které se obnovuje ATP. AMPD je spusténa pfi snizeni
hladiny ATP v bunécném cytosolu, které nastava pfri intenzivni fyzické aktivité nebo pfi
dlvodu by pravé AMPD méla hrat dalezitou roli pro fungovani kosterniho svalstva a jeho
energetického metabolismu (Lowenstein, 1972; Petr, 2017). Patologicky deficit AMPD je
pravdépodobné spojen se svalovymi kifeCemi, bolesti svald a ¢astou Unavou, a to i pres
to, Ze se u jedinci nemusi vyskytovat dal$i nervosvalové abnormality. Témto
predpokladiim nasvédcuji naptiklad provedené svalové biopsie, které ukazuji na
patologicky deficit AMPD u 2 % odebranych vzorkt (Norman, Mahnke-Zizelman, Vallis,
& Sabina, 1998; Sabina, Fishbein, Pezeshkpour, Clarke, & Holmes, 1992).

AMPD1 GIn12X se nachazi na chromozomu 1 (1q13). Jeho exprese v kosternim
svalu je pravdépodobné zavisld na typu svalovych vldaken, pficemz nejvyssi by méla byt
u rychlych svalovych vldken. Mira exprese se pak nésledné odrazi v rozdilné enzymatické
aktivité u rlznych svalovych skupin, které maji rzné zastoupeni rychlych (typ Il)
a pomalych svalovych vldken (typ 1) (Fedotovskaya et al., 2013; Gineviciene, Jakaitiene,
Pranculis, et al., 2014; Norman et al.,, 1998). Zminény patologicky deficit je spojen
zejména s jednonukleotidovou mutaci C za T na pozici 34 v exonu 2. Jedinci, ktefi jsou
homozygoti se dvéma funkénimi alelami maji normalni aktivitu AMPD, a naopak je tomu

u jedinct s dvéma nefunkénimi alelami (Morisaki et al., 1992).

Ve spojitosti s AMPD1 GIn12X a jeho dopadem na rychlostné silovy vykon zjistili
(Pawel Cieszczyk et al., 2012), Ze u polskych sportovcl — béZci sprintefi, plavci — traté
100 a 200 m a vzpéraci (n=158), byl vyznamné nizsi vyskyt alely 12X (5,38 % vs. 13,13 %;
p=0,007) oproti nesportujicim kontroldm. Zjisténé vysledky potvrdili také Fedotovskaya
et al. (2013) u rychlostné silovych sportovcl (n=305), u kterych byl, oproti nesportujicim
kontrolam (n=499), vyskyt alely 12X také nizsi (8,4 % vs. 15,0 %; p=0,0001).
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Polymorfismus BDKRB2 -9/+9 (rs5810761)

Bradykininovy receptor typu 2 se nalézd ve vétSiné lidskych tkanich,
je charakteristicky vysokou afinitou pro intaktni kininy zprostfedkovavajici Siroké
spektrum biologickych ucinkd véetné bolesti, zanétd, vazodilatace, kontrakce a relaxace
hladké svaloviny. BDKRB2 -9/+9 obsahuje tfi exony oddélené dvéma introny. Prvni dva
exony jsou nekdédujici. Treti exon v celé své délce obsahuje kddujici oblast pro protein,
skladajici se z 364 aminokyselin (Ma et al., 1994). Tento gen leZi na pozici 14932.2
(National Center for Biotechnology Information, 2019). Bradykininovy receptor typu 2
umoznuje fungovani vasodilatatné plsobiciho peptidu bradykininu. Kromé jiz
zminénych ucinkl muze jeho aktivace vést ke zvysSeni koncentrace inositol trifosfatu,
zvysSujiciho hladinu kalcia v burikdch (Rabito, Minshall, Nakamura, & Wang, 1996).
Kromé polymorfismu BDKRB2 -9/+9 je ve vztahu kmoiné hypertenzi
a kardiovaskularnim chorobam casto studovan také polymorfismus BDKRB2 -58T/C

(Braun, Kammerer, Maier, Bohme, & Roscher, 1996; Dhamrait et al., 2003).

Z hlediska sportovniho vykonu je u bradykininového receptoru typu 2
predpokladdno, Zze by mohl ovliviiovat vstup glukézy do kosterniho svalstva béhem
fyzické aktivity (Taguchi et al., 2000; Wicklmayr, Dietze, Brunnbauer, Rett, & Mehnert,
1983). Bradykininovy receptor typu 2 mUze také pfi dostatecném tréninkovém podnétu
vyvolat hypertroficky ucinek u kosternich svall a stimulaci bunécné aktivity (v pripadé
jeho dostate¢ného mnozstvi), a to diky zvySenému pozadavku na produkci energie, a tim
padem také zvySenému vstupu substratll (Gacesa, Momcilovic, Veselinovic, Brodie, &
Grujic, 2012). Bradykinin ovliviiuje také produkci oxidu dusnatého, ktery by mél souviset
s naslednou sniZzenou spotfebou kysliku mitochondriemi kosterniho svalstva.
Duasledkem snizené spotreby kysliku by maze byt zvySeni zejména aerobni vykonnosti

(Poderoso et al., 1996).

Polymorfismus -9/+9 v genu BDKRB2 a to predevsim absence 9 bp repetice v exonu
1 (alela -9), a tedy genotypova varianta -9/-9, je studiemi spojovana prevainé jen
s vytrvalostnim vykonem (viz. tabulka v kapitole 4.2.1). Na druhou stranu na zakladé
funkce bradykinového receptoru typu 2 a jeho kdédujiciho polymorfismu s alelou - 9
muUZe mit absence této alely (a tedy pfitomnost genotypu +9 /+9) pozitivni efekt

u sportovcl podavajici rychlostné-silovy vykon.
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Polymorfismus ILIRN VNTR (rs2234663)

ILIRN je gen kéduijici protein IL-1RA. Radi se mezi dali interleukiny (IL-1 aZ IL-36),
které spolecné s interferony patfi do skupiny cytokinG. Cytokiny jsou proteiny
a glykoproteiny o nizké molekulové hmotnosti, které jsou vytvareny burikami imunitniho
systému a také dalSimi bunfikami tkani a organu. Jejich hlavni funkce je predavani
informaci mezi burfikami. Jejich fungovani a findlni vyznam pro télo je uplatiovan
prostfednictvim vazby na konkrétni receptor cilové buriky. U samotnych interleukint
bylo dfive predpokladdno, Ze napomahaji komunikaci pouze mezi leukocyty, ale pozdéji
bylo zjiSténo, Ze napomdhaji komunikaci také mezi bufikami mimo imunitni systém

(Beata & al., 2014).

Antagonistu receptoru pro interleukin-1 (IL-1RA) zatazujeme pfimo do rodiny
interleukind 1 (IL-1), mezi které patfi také dlouhodobé znamé IL-1 (o a ), ale také IL-1F
5-11, které byly popsany pozdéji (Dinarello, 2009). IL-1RA je antagonistou IL-1.
V pfipadé, Ze by IL-1RA nebyl aktivni, tak by doslo k nekontrolovanému zanétu, protoze
by nebyla omezovana aktivita IL-1 (Cauci et al., 2010). Z hlediska spravného fungovani

imunitnich funkci je tak daleZitd rovnovaha mezi IL-1RA a IL-1 (Arend, 2002).

/////

v kosternim svalu béhem a po fyzické aktivité (Pedersen, 2000). Patfi mezi cytokiny,
které byly zkoumany ve vztahu k reakci na dlouhodobou a intenzivni fyzickou zatéz,
Ze reakce spojenad s fyzickou zatézi je ¢asteéné podobnd sepsi. Doslo totiz k podobnému
zvySeni koncentrace sledovanych cytokin( v krvi (Pedersen & Febbraio, 2008; Petersen
& Pedersen, 2005). Vzestup koncentrace jednotlivych cytokin( je vSak z hlediska casu
rozdilny. IL-1RA zUstava béhem fyzické aktivity stabilni a maximalni koncentrace je

dosazena priblizné 2 hodiny po cvi¢eni (Ostrowski et al., 1998).

Z hlediska sportovni vykonu je u genu /LIRN zkoumdn zejména polymorfismus
VNTR v intronu 2. Ten obsahuje u 5 alel 2 az 6 repetic o velikosti 87 par( bazi. Lezi na
pozici 2q14.2, v blizkosti gen(, které kéduji IL-1 o a IL-1 B. JelikoZ se alely s 3, 5a 6
repeticemi vyskytuji v celé lidské populaci ve velmi malé mire, tak predmétem zkoumani

jsou hlavné alely se 2 a 4 repeticemi (ILIRN*2, respektive ILIRN*1). Pricemz frekvence
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vyskytu je vyssi u alely ILIRN*1, neZ u alely ILIRN*2 (Ahmetov & Fedotovskaya, 2012).
Z dGvodu raritniho vyskytu alel 3,4 a 5 v populaci jsou alely ILIRN VNTR déleny do dvou
kategorii dle poctu obsazenych repetic a to na kratké (alela 2 s dvéma repeticemi) a
dlouhé alely (1, 3, 4 a 5) se 3 aZ 6 repeticemi (Cauci et al., 2010; Machado et al., 2001).
Toto rozdéleni se vyuziva pfi statistickém vyhodnoceni. Ve studii, kterou publikovali
Cauci et al. (2010), bylo u 205 italskych sportovct (53 profesiondll a 152 zavodnich
neprofesiondll) a 458 nesportujicich kontrolnich subjekt(l zjisténo, Ze ILIRN VNTR se
Castéji vyskytuji pravé u sportovcli, nez u kontrolnich subjektl (frekvence genotypu

ILIRN*1 a ILIRN*2 byla 41,0 % vs. 26,4 % u sportovcl oproti kontroldm; p=0,001).
Polymorfismus NOS3 Glu298Asp (rs1799983)

Polymorfismus GIu298Asp v genu NOS3 je kédujicim genem pro endotelidlni NO
syntazu, ktera je pfitomna v endotelu cév. Tato syntaza je spojena s oxidem dusnatym
(NO). Oxid dusnaty je reaktivni volny radikdl, ktery je syntetizovan z L-argininu pravé
pomoci NO syntdz. NO je také dulezitou bunéénou signdlni molekulou, vyuZivanou
v mnoha fyziologickych a patologickych procesech, jakymi jsou naptiklad regulace tonu
cév, prenos nervovych vzruchu a antimikrobialni plsobeni. V souvislosti s tonem cév jde
o silny vasodilatator s kratkym polocasem rozpadu v krvi. NO pravdépodobné také
reguluje aktivitu spojenou s transformaci svalovych vldken z typu Il na typ |, a to na
transkripéni Urovni pomoci inhibi¢ni glykogen syntdzy kinazy 3f, kterd usnadnuje
nuklearni akumulaci kalcineurinu NFATc1 v bunice (Martins et al., 2012; Petr, 2015). Gen
NOS3 se nachazi na sedmém chromozomu s pfesnym umisténim 7936 a obsahuje 26
exonl. Glu298Asp je substitu¢ni polymorfismus, ktery vede k zaméné glutaminu za
asparagin na pozici 298. polypeptidového fetézce (Dosenko, Zagoriy, Haytovich, Gordok,
& Moibenko, 2006). Kromé polymorfismu NOS3 Glu298Asp existuji dalsi varianty genu
NOS3, které jsou také asociované se sportovnim vykonem. Nejvyznamnéjsi z nich je

substituce -786 T/C (rs2070744).

Alela Glu298 je spojovana jak s rychlostné-silovym, tak s vytrvalostnim vykonem.
Ve spojeni s rychlostné-silovym vykonem (Sessa et al., 2011) byla u 29 italskych
sportovcl (sprinter(l bézcli, plavcl na kratkych tratich a volejbalisti), ktefi byli
kvalifikovani jako rychlostné-silovi, zjiSténa vyssi frekvence vyskytu praveé alely Glu298

nez u kontrol (p=0,015).
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Polymorfismus UCP2 Ala55Val (rs660339)

Gen UCP2 lezici na pozici 11q13.4, u lidi kéduje mitochondrialni odpojovaci protein
2 (UCP2). UCP2 je soucasti vétsi skupiny odpojovacich proteinl. Kromé jeho dalSich
predpoklddanych funkci pro lidsky organismus je z hlediska sportovniho vykonu
asociovan s expresi v mitochondridlni membrdné kosterniho svalstva a dalSich télnich
tkanich, kde reguluje inzulinovou sekreci, produkci volnych radikal(, oxidativni stres

a oxidac¢ni degradaci mastnych kyselin.

V porovnani s UCP1, ktery se bere jako prototyp skupiny odpojovacich protein(
(UCP1 byl objeven jako prvni), a u kterého je dobfe znam jeho funkéni vyznam
(je moduldtorem termogeneze hnédé tukové tkané), je presny funkéni vyznam UCP2
stdle predmétem bdadani (Allison & Murphy, 2009; Petr, 2017; J. A. Simoneau, Kelley,
Neverova, & Warden, 1998). UCP2 oproti UCP1 vykazuje mnohem nizsi vyznam pro
termogenezi a je také moiné, Ze jeho vyznam je zde minimalni. Na druhou stranu
v jinych oblastech jsou si oba proteiny velice podobné (Brand & Esteves, 2005). Zminéna,
glukdzou stimulovana, regulace inzulinové sekrece pankreatickymi B burikami pomoci
UCP2 je pravdépodobné spojena s jeho aktivaci, ktera nasledné sekreci snizuje. Regulace
by méla probihat prostfednictvim reaktivnich forem kysliku produkovanych pfi oxidaci

mastnych kyselin (Rutter, 2001).

Genetické polymorfismy UCP2, vietné asi nejvyznamnéjsiho a v disertaci
zkoumaného substituéniho polymorfismu Ala55Val, jsou, z hlediska fyzického vykonu,
asociovany s energetickym vydejem (Astrup et al., 1999). Potvrzuji to studie dokladajici
zvySeni UCP2 mRNA diky vytrvalostnimu tréninku (Petr, 2017). Sessa et al. (2011) zjistili
Ze alelicka varianta 55Val byla vice zastoupena u italskych rychlostné silovych sportovct

(n=29) oproti sportovclim s intermitentnim zatizenim (n=53).
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4.3Prehled dllezitych poznatk( souvisejicich s tematikou

prace

Cilem této kapitoly je prehledné shrnout nejpodstatnéjsich informace a vysledky
vyzkumu, které se zabyvaji tematikou sportovni genetiky. Shrnuti navazuje a doplfuje
informace uvedené v predchozim textu a davad je do kontextu s vyzkumem této

disertacni prace.

Rok 1953, objev modelu dvousroubovice DNA (Watson & Crick, 1953). Rok 1984,
patentovani metody PCR, ktera je stdle nejcastéji vyuzivanou metodou pro zkoumani

vztahu genetickych polymorfism( a sportovniho vykonu (Mullis, 1990).

Rok 1968 a Olympijské hry (OH) v Mexiku. 1265 sportovcu se Ucastnilo testovani,
které vedlo khleddni asociace mezi statusem sportovcl a vybranymi alelickymi
variantami genQ ovliviiujici krevni obéh. | kdyZz vyzkum neukazal asociaci, tak jde
o vyrazny vyzkumny pocin, ktery se vtakovém rozsahu vramci OH neopakoval.
Davodem bylo znac¢né zprisnéni pravidel pro sbirani a analyzu genetického materidlu po

OH v roce 1972 v Mnichové (De Garay, Levine, Carter, & Montoye, 1975).

Rok 1983, Bouchard a Malina vyddvaji ¢lanek zaméreny na pfiblizeni vztahu
genetiky a sportovni vykonnosti (Bouchard & Malina, 1983). Rok 1992, vznikd projekt
dlouhodobé rodinné studie (HERITAGE), ktera se dd povaZzovat za prvni vyzkumny vstup
do sportovni genetiky. Jednim ze spoluautor( je také kanadsky doktor Claude Bouchard.
Cilem projektu bylo urcit roli genotypu na kardiovaskuldarni a metabolickou odpovéd po
aerobnim tréninku ve vztahu k biologickym pfibuzenskym vztahtm. Sledovano bylo 742
zdravych subjektll, ktefi absolvovali 20tydenni tréninkovy program a ndsledny re-test.
Vyzkumny projekt HERITAGE byl ukoncen v roce 2004. Dodnes Ize tento projekt a studie
z ni vychazejici bez vyhrad povaZovat jako jedny z nejvyznamnéjsich v oblasti sportovni
genetiky.

V roce 1998 byl v ¢asopise Nature publikovan prvni vyzkum v oblasti sportovni
genetiky zaméreny na sledovani vlivu genetického polymorfismu na sportovni status

(Gayagay et al., 1998). Ve vyzkumu byla porovnavana pritomnost vytrvalostni alelické

varianty | a genotypu Il genu ACE u 64 australskych elitnich veslafl a 114 kontrol.
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Jak v alelickém, tak v genotypovém modelu byl podil zastoupeni vyznamné vyssi
u skupiny veslafll (p<0,05). Tento ¢lanek prakticky odstartoval vétsi vyzkumnou vinu

zajmu v oblasti vlivu genetickych polymorfismi na sportovni vykonnost.

V roce 2001 byl skupinou autor( publikovan prvni pfehledovy védecky ¢lanek ve
sportovni genetice. Jeho cilem bylo popsat mapu genl souvisejici se sportovnim
vykonem (Rankinen et al., 2001). Mapa genl byla v dalSich letech pravidelné

aktualizovdna a to az do roku 2009 (Bray et al., 2009).

Vroce 2005 pocet publikovanych védeckych ¢lankl, zamérenych na téma
sportovni genetiky, nedosahoval ani dvou desitek. V roce 2015 se pocet pohyboval
jiz kolem ¢isla 200 (Ahmetov et al., 2016). Od té doby toto Cislo s kazdym rokem neustale

roste.

V roce 2011 to byl znovu Claude Bouchard, kdo posunul oblast sportovni genetiky
publikovanim studie s vyuzZitim metody GWAS pro sledovani vlivu genetickych
polymorfisml na sportovni fenotyp (v tomto pripadé zlepseni dosazenych hodnot
VO2max po 20tydennim standardizovaném tréninkovém programu v ramci projektu
HERITAGE). Od té doby se metoda GWAS a metoda celogenomové sekvenace vyuziva
¢im dal castéji. Na rozdil od PCR metody totiz umoziuje urcit variantu u velkého

mnoZstvi genetickych polymorfism( najednou (Bouchard et al., 2011).

V roce 2015 bylo b&hem symposia v Recku utvofeno kolaborativni konsorcium
pod nazvem Athlome Project Consortium (Pitsiladis et al., 2016). Cilem iniciativy bylo
zejména propojeni genetickych databdzi sportovcl se specifickym fenotypem
nebo elitnim statusem (naptiklad medailisté OH). DlOvodem vzniku se ukazala byt
potifeba dosaZeni velkého popula¢niho vzorku, aby bylo moiné povaZovat zjisténé
vysledky za dostatecné robustni. Na vzniku konsorcia se podileli pfedni védci z oblasti
sportovni genetiky — Claude Bouchard, Nir Eynon, Alun G. Williams, Idus I. Ahmetov
a dalsi. Vroce 2016 byla publikovdna studie (Rankinen et al., 2016), ktera vyuzila
moznosti utvoreného konsorcia a metody GWAS. Bylo tak sledovano 143 000 SNPs
u 1520 vytrvalostnich sportovct a 2760 kontrol. Vysledky studie nepotvrdily souvislost
béiné zkoumanych polymorfisma (véetné polymorfismu rs1799752 genu ACE

a polymorfismu rs1815739 genu ACTN3 s elitnim sportovnim statusem).
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Pravé polymorfismy rs1799752 genu ACE a polymorfismu ACTN3 rs1815739 genu
jsou nejcastéji asociované, ale také zkoumané ve vztahu ke sportovnimu vykonu
v rliznych podobach (Ahmetov & Fedotovskaya, 2015). | kdyZ ne u vSech studii byla
potvrzena pozitivni asociace, coz potvrzuje napfiklad studie provedend na 1520
vytrvalostnich sportovcich (Rankinen et al., 2016). Detailné;jsi prehled studii je uveden
v prehledové tabulce v kapitole 4.1 Genetickd podminénost rychlostniho a silového

vykonu.

Z pohledu osobnostniho hraje v oblasti sportovni genetiky kromé C. Boucharda
vyznamnou roli rusky védec Idus I. Ahmetov, ktery v této oblasti patfi mezi nejcastéji
publikujici védce v poslednim desetileti. Velmi pfinosné jsou zejména jeho studie
s velkym poctem testovanych subjekt(, ale také jeho prehledové ¢lanky (Ahmetov et al.,
2016; Ahmetov & Fedotovskaya, 2015). K vyznamnym, a ¢asto publikujicim védcim, lze

zaradit skupiny kolem védct Athlome Project Consortium.

Ve sportovni genetice lze obecné fici, Ze jedna ¢ast publikovanych studii
se zaméruje na hledani asociace mezi pfitomnosti vybraného genetického polymorfismu
a elitnim sportovnim statusem, u kterého je problémem, Ze zastupuje velké mnozstvi
jednotlivych faktord ovliviujicich vykon. Druha cast studii se pak zaméruje na hledani
asociace mezi pritomnosti vybranych genetickych polymorfism(, a pravé jednotlivych
faktor(, nebo konkrétnich znak sportovniho vykonu. Prikladem zastupujici druhou ¢ast
studii jsou studie, ve kterych byl sledovan typ svalovych viaken ve spojitosti s alelickou
variantou vybraného genového polymorfismu (Russell et al., 2003; Zebrick et al., 2014).
V prehledové tabulce v kapitole 4.1 Genetickd podminénost rychlostniho a silového
vykonu jsou pak uvedeny studie s dalSimi typy asociaci k jednotlivym faktordm nebo

diléim znakdm.
Geneticka podminénost sportovniho vykonu u fotbalistt

Oproti nékterym cyklickych individuadlnich sportd, jako jsou napfriklad
rychlobrusleni, triatlon, béh, plavani a dalsi, je sportovni vykon ve fotbale determinovan
vétsim spektrem faktorl spojenym s charakterem sportu samotného (vysoka variabilita
hernich situaci, nutnost vysoké Urovné motorické docility a dalsi). Faktor kondi¢ni slozky

(do které patfitaké rychlostni schopnost), tak nelze urcit jako primarni (jeden z hlavnich)
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pravé pro determinaci vykonu. Presto je pravé kondi¢ni slozka, a tim i rychlostni
schopnost jeho dlleZitou soucasti. To je také pravdépodobné jeden z dlivodu, proc je
sledovani genetického profilu bézné provadéno u fotbalistl stejné jako u sportovcl

z jinych sportovnich odvétuvi.

Nejaktudlnéjsi, ale také svym rozsahem velmi vyznamnou studii na fotbalistech
provedli Pickering, Suraci, et al. (2019). V pravdépodobné prvni GWAS studii spojenou
s fotbalem (sledovano vice nez 600 tisic SNPs) testovali 48 fotbalistd a sledovali
souvislost mezi vykonem ve sprintu na 5 a 20 metrd a jednotlivymi SNP, véetné
konkrétné 16 vybranych kandidatnich genovych polymorfism(. Ze vSech sledovanych

SNP bylo 12 pozitivné asociovano s vykonem ve sprintu na 12 metrd.

Meckel, Eliakim, Nemet, Levin, and Ben-Zaken (2019) ve své studii sledovali
genetické polymorfismy ACTN3 R577X a PPARD 294CC u 170 sportovcli (zahrnujici 60
fotbalistl, 51 sprintert/skokand a 59 béZcd na dlouhé traté) a 51 nesportujicich
kontrolnich subjekt(i. Vysledky neukazaly statisticky vyznamny rozdil v alelickych
frekvencich u jednotlivych skupin. V dalsi studii (Koku et al., 2019) byl u 100 hracu
fotbalu a 101 nesportujicich kontrolnich subjektl sledovan polymorfismus R577X v genu
ACTN3 ve vztahu k riznym typlm snoznych skokl a hodnotam VO;max. Kromé vyskoku
s pomoci pazi u genotypu RR v porovnani s genotypem RX, vysledky neukazaly souvislost
mezi sledovanymi parametry a genotypem ACTN3 R577X. Na druhé strané ve studii od
Eynon et al. (2012) byl zjistén vyznamny rozdil v genotypovych frekvencich
polymorfismu rs2070744 genu NOS3 u 60 hracl fotbalu v porovnani se skupinou 100
vytrvalostnich atlet(l svétové Urovné, 53 silové rychlostnich atletd a 100 nesportujicich
subjektl (vSechny p<0,02). Velkou kohortu fotbalistl (246) a kontrol (872) do vyzkumu
zahrnula Egorova et al. (2014). Ve vyzkumu sledovali polygenni profil vybranych alel u 4
genetickych polymorfismid. Vysledky ukazaly, Ze celkové sledované skoré vsech
polymorfism( dohromady je u hraca fotbalu vyssi nez u kontrol. Studie, jejiz podstatou
bylo sledovani ,,sportovnich” genetickych polymorfism( a jejich vyznamu u fotbalistd
a fotbalistek, provedli také dalsi autofi (Galeandro et al., 2017; Gineviciene, Jakaitiene,

Tubelis, et al., 2014; Jeremic et al., 2019; Saber-Ayad et al., 2014).
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Genové polymorfismy a testy motorickych schopnosti

Hledani asociaci mezi genovymi polymorfismy a dosazenymi vysledky
v motorickych testech je jeden ze zplisobd, jak objasnit vliv genetiky na sportovni vykon.
V tomto pfipadé vliv na jeden nebo vice dil¢ich znakd, anebo faktorq, ktery jej ovliviiuje.
Urover motorickych (pohybovych) schopnosti, Ize uréit pouze nepfimo, prostiednictvim
standardizovanych test(. Schopnosti samy o sobé jsou totiz bezrozmérné a nenabyvaji
Ciselnych hodnot. | kdyZ jde o nepfimou metodu, tak neexistuje jind moznost, jak Uroven

motorickych schopnosti stanovit (Morrow, Mood, Disch, & Kang, 2015).

Ve studiich zamérenych na oblast sportovni genetiky se vyuZivaji pro urceni
motorickych schopnosti nepfimé testy prakticky jen pro vytrvalostni a rychlostni
schopnost. Ostatni schopnosti se celkové z pohledu genetiky fesi prozatim jen velmi
okrajové, a to z dlivodu jejich jesté slozitéjSimu vymezeni oproti rychlostni a vytrvalostni
schopnosti. U rychlostni schopnosti je nejcastéji sledovan dosazeny ¢as na kratkych
béZeckych usecich (5 az 30 metr(), ¢i vykon dosaZzeny vertikalnim nebo horizontalnim
vyskokem v rGznych podobach (Ahmetov et al., 2013; Koku et al., 2019; Pickering, Suraci,
et al., 2019; Zarebskarebska et al., 2016). U vytrvalostnich schopnosti je nejcastéjsi
sledovana dosazend hodnota VOzmax na cyklistickém, veslarském nebo bézeckém
ergometru (Deschamps et al., 2015; Fedotovskaia, Popov, Vinogradova, & Akhmetov,
2012; Gineviciene, Jakaitiene, Pranculis, et al., 2014; Holdys, Krysciak, Stanislawski, &

Gronek, 2011).

Balkd (2017) jako jedna z mala ¢eskych autor(l a autorek se ve své disertacni praci
zabyvala vztahem mezi vybranymi genetickymi polymorfismy a vysledky v motorickych
testech u 30 Sermifll. Konkrétné se jednalo o 6 polymorfism0 (ACE I/D, ACTN3 R577X,
CNTF G1357A, BDKRB2 +9/-9, AMPD1 C34T a NOS3 GIlu298Asp) a 7 motorickych
a zatézovych testll (30 s Wingate test, reakéni doba jednoducha na vizudlni podnét,
rychlost primého bodu, reakéni doba pti vypadu, pohybovy ¢as vypadu, celkova rychlost
vypadu, specificky ¢lunkovy test). Dosazené hodnoty u nékterych parametr( urcujici
vysledky v motorickych testech pfi pouziti rdznych modell vyhodnoceni ukazaly
souvislost s nékterymi ze sledovanych genovych polymorfism(. AvSak vybrané
motorické testy byly smérovany hlavné k vykonu v Sermitskych disciplinach a vétsina

z nich neni ve vyzkumech bézné vyuzivana. Petr et al. (2014) ve své studii u 77 hokejistl
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také wvyuzili Wingate test, kdyz sledovali vztah mezi dosazenymi hodnotami
v 30sekundovém Wingate testu a alelickymi a genotypovymi variantami polymorfismu
rs4253778 genu PPARA. Vysledky ukazaly statisticky signifikantni souvislost (p = 0,036)

dosazenych hodnot Pmax.kg™* u nosicu alely C.

5 VYZKUMNE OTAZKY, CiLE, HYPOTEZY UKOLY PRACE,
OMEZENI VYZKUMU

Vyzkumna otazka

Vyskytuji se nékteré genotypy polymorfismd ACE 1/D, ACTN3 R577X, AMPD1
GIn12X, BDKRB2 9/+9, ILIRN VNTR, NOS3 Glu298Asp a UCP2 Ala55Val ve vyssich
frekvencich u sportovcll, ktefi dosahli lepSich vysledkl u vybranych parametri

v motorickych testech posuzujicich rychlostni schopnost?
Cil prace

Zjistit, zda se u fotbalist(, ktefi dosahli lepSich vysledk( ve vybranych motorickych
testech posuzujicich rychlostni schopnost, projevi souvislost dosazenych vysledku
se zastoupenim prislusnych genotypl v genetickych polymorfismech ACE 1/D, ACTN3
R577X, AMPD1 GIn12X, BDKRB2 9/+9, ILIRN VNTR, NOS3 Glu298Asp, UCP2 Ala55Val.

Hypotézy
Hypotéza Ho

Jednotlivé genotypy polymorfismd ACE 1/D, ACTN3 R577X, AMPD1 GIn12X,
BDKRB2 9/+9, ILIRN VNTR, NOS3 Glu298Asp, UCP2 Ala55Val nejsou statisticky odlisné
zastoupeny u probandi, ktefi dosahli lepSich vysledkl u vybranych parametr(

v motorickych testech posuzujicich rychlostni schopnost.
Hypotéza H;

Nékteré z genotypt polymorfismi ACE 1/D, ACTN3 R577X, AMPD1 GIn12X, BDKRB2
9/+49, ILIRN VNTR, NOS3 Glu298Asp, UCP2 Ala55Val jsou statisticky odliSné zastoupeny
u probandu, ktefi dosahli lepsich vysledk( u vybranych parametr( v motorickych testech

posuzujicich rychlostni schopnost.
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Ukoly prace

vvvvvv

mohlo byt pfistoupeno k uskutec¢néni samotného vyzkumu. Jednotlivé body jsou fazeny

chronologicky, mezi nimi jsou zafazeny také ty body, které s praci Uzce souvisi, ale bylo

nutné je udélat jesté pred samotnou praci.

Stanoveni Sirsi oblasti tématu prace, které je za aktudlnich podminek mozné

realizovat.

ReSerse odborné literatury a védeckych ¢lankd a jejich postupné zpracovavani
do teoretickych vychodisek prace (probihalo soucasné také s nasledujicimi

kroky).
Stanoveni vyzkumnych otazek, konkrétnich cild a hypotéz.

Vytvoreni detailniho schématu (designu) vyzkumu a jeho popis véetné popisu

metodiky.

Zajisténi financnich prostfedk(l zejména pro provedeni genetickych analyz

prostiednictvim Grantové agentury Univerzity Karlovy.
Zajisténi testovaného souboru.

Vytvoreni informovaného souhlasu a zadosti k souhlasu Etické komise UK

FTVS s metodikou prace a jejich odsouhlaseni.

Odbér genetického materidlu a testovadni rychlostnich schopnosti

u sledovaného souboru.

Analyza odebraného genetického materidlu v laboratofi Ustavu biologie

a lékarské genetiky 1. LF a VFN.

Shrnuti a utfibeni ziskanych vysledkl z genetického testovani a z testovani

rychlostnich schopnosti.
Statistické zpracovani ziskanych vysledka.

Vyhodnoceni vysledkd, jejich popis a zpracovani diskuze a zavéra prace.
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Nékteré z uvedenych bod( jsou vzdjemné uzce propojeny. To znamena,
Ze napriklad pro stanoveni Sirsi oblasti tématu prace bylo soucasné nutné alespon
v zakladnich obrysech predjednat, pro oblast genetické analyzy, moznost spoluprace
s prof. MUDr. OndFejem Sedou, Ph.D., pfednostou Ustavu biologie a Iékafské genetiky
1. lékarské fakulty (1. LF) a vSeobecné fakultni nemocnice (VFN). Stejné tak bylo nutné
predjednat spolupraci v oblasti zajisténi testovaného souboru (fotbalistd) pro odbér
genetického materidlu a pro testovani rychlostnich schopnosti s vedoucim
biomedicinské laboratofe UK FTVS prof. Ing. FrantiSkem Zahalkou, Ph.D. a pfisluSnymi
osobami realiza¢nich tymU jednotlivych fotbalovych klub(, z kterych byl zajistén

testovany soubor.
Omezeni a vymezeni studie

Omezeni a vymezeni studie slouZi k obezndmeni se skutecnostmi, které ovlivnily

a limitovaly vypracovani vyzkumu disertace.

e Vysokd financni ndroCnost genetického testovani, kterd neumoznila

otestovani vice genetickych polymorfism( nebo vice proband(.

e Vysokd ndrocCnost nalezeni a moznosti otestovani probandl s extrémnim

fenotypem — vybornou sportovni vykonnosti v oblasti rychlosti.
e Pocet testovanych proband (viz. pfedchozi body).

e Zamérny vybér testované skupiny zdlvodu snahy vybrani probandu

s potfebnym fenotypem (viz. predchozi body).
e Nemoznost provedeni genetickych analyz pfimo na FTVS.

e NemozZnost ovlivnéni a kontroly protokolu spojenym s testovanim
rychlostnich schopnosti (¢as a obdobi, kdy bylo testovani provedeno; zplsob

rozcviceni a dalsi okolnosti spojené se samotnym testovanim).
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6 METODIKA, DESIGN A POSTUPY PRACE

Cilem kapitoly je popsat vSechny kroky, jejich charakteristiku a postupy, které byly
potifeba v ramci disertacni prace vcetné provedeného vyzkumu. Vyzkum, ktery byl
proveden, je z hlediska jeho typu kvantitativni a ma teoreticko—empiricky charakter.

Vyzkumnou metodou je pozorovani.

Projekt disertacni prace byl schvalen etickou komisi UK FTVS pod ¢. 145/2016 dne
4. ledna 2017.

6.1Charakteristika zkoumaného souboru

Celkovy vyzkumny soubor tvofilo 106 elitnich fotbalovych hracl — muzi (vék 25,3
+ 4,69 let; télesnd hmotnost 77,5 + 7,33 kg; vyska 181,2 + 6,23 cm). 94 proband( hralo
Ceskou nejvyssi fotbalovou ligu, 12 probandl ze souboru byli hraci ¢eské 2. nejvyssi
fotbalové ligy. 23 proband( ze souboru alesponn jednou plsobilo v seniorské
reprezentaci své zemé a 44 probandl ze souboru alesponi jednou pUlsobilo
v reprezentaci mimo seniorskou kategorii (jde o kategorie U21 a nizsi). U 26 probandu
nebyla kompletni databaze vysledkl, a to zddvodu zranéni nebo nepfitomnosti
na nékterém z testd nebo z didvodu nemoznosti vyuZit vysledky z didvodu odlisSného
geoetnického plvodu (5 proband( nebylo europoidni rasy). Kompletni databaze vsech
proménnych véetné vysledkl z genetické analyzy je tedy dostupnd u 80 probandu.
Prehled zjisténych dat je proveden také u dil¢ich skupiny, dle hraéské Urovné, nebo
hrac¢ského postu. | presto, Ze rozdéleni na dil¢i skupiny nebylo vyuZito pfi vyhodnoceni
vysledkd, tak tato data mohou byt cennd sama osobé, protoze byli testovani fotbalisti
dosahujici vysoké sportovni Urovné (reprezentace, 1. Liga, 2. Liga). Tento prehled je
uveden v tabulkach 4 az 6. Data uvedena ve formatu ¢iselnd hodnota + ¢iselnd hodnota,
znamenaji vidy prumeérnou hodnotu sledovanych hodnot * smérodatnou odchylku

téchto hodnot.
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Tabulka 4: Charakteristika kompletniho testovaného souboru a testovaného souboru s kompletnimi

vysledky (n = 80) rozdéleného dle dosazené Urovné v Ceské fotbalové lize

Cely
Testovany soubor s Hraci 1. Ceské Hraci 2. Ceské
testovany
kompletnimi vysledky fotbalové ligy fotbalové ligy
soubor
Pocet n=106 n =80 n=71 n=9
Veék [let] 25,3 +4,69 25,1+4,53 25,5+ 4,60 22,2+2,73
Télesna
77,5+7,33 76,5+7,18 76,8 17,26 74,5 £ 6,57
hmotnost [kg]
Vyska [cm] 181,2 £ 6,23 180,7 £ 6,10 181,2+ 6,13 176,7 £ 4,24

Tabulka 5: charakteristika testovaného souboru s kompletnimi vysledky (n = 80) a rozdéleného dle

dosazené Urovné z hlediska plsobeni v narodnim reprezenta¢nim tymu

Hraci mimo
Hraci seniorské Hraci mimo
seniorskou a Hraci seniorské
a juniorskych seniorskou
juniorskou reprezentace
reprezentaci* reprezentaci
reprezentaci*

Pocet n=31 n=49 n=14 n =66
Vék [let] 25,4 +5,52 24,8 +3,83 29,5+4,05 24,1+ 4,07
Télesna

76,9 +7,44 76,3 +7,09 79,0 £ 7,96 76,0 £ 6,96
hmotnost [kg]
Vyska [cm] 181,8 £ 6,53 180,0 + 5,77 183,9+5,92 180,0 + 5,96

*Do sledované kohorty jsou zapocitany vsichni hraci, ktefi absolvovali alespor jedno reprezentacni utkani

Tabulka 6: charakteristika testovaného souboru s kompletnimi vysledky (n = 80) a rozdéleného dle

hracského postu

Uto&nici Obranci ZéloZnici Brankafi
Pocet n=12 n=24 n=35 n=9
Vék 25,9+4,81 let 25,7 £4,21 let 24,3+4,91 let 25,3 +3,61 let
Télesna
hmotnost 78,5+ 5,73 kg 76,5 £ 6,75 kg 73,2 +£5,01 kg 87,0 £ 7,04 kg
[kel
Vyska [cm] 183,3%5,74cm 179,8 £5,42 cm 178,3+4,93cm  188,9+4,62 cm
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6.2Geneticka analyza

Jednou z dulezitych casti disertacni prace je urceni genotypu u sledovanych
polymorfism(. K témto ucelim byla vyuZita metoda polymerazové retézové reakce (PCR
= polymerase chain reaction) a s ni souvisejici nezbytné postupy. V této kapitole jsou
tyto postupy konkrétné rozepsany podle toho, vjakém poradi byly pfi vyzkumu

provedeny.

Vsechny jednotlivé kroky byly pro vSsechny genetické polymorfismy provedeny
uvsech 106 probandd. Avsak pro vyzkum mohly byt vyuZity vzorky pouze od 101
probandd, nebot 5 zbylych nebylo europoidni rasy. Ddvodem pro odebrani vzorkd, také
od jedincu, kteti nebyli europoidni rasy, bylo, Ze nebylo mozné v ramci tymu udélat
rasové diskriminacni vybér a také, Ze u nékterych jedincd jsme rasu védéli, az po vyplnéni

dotazniku.

Cely proces genetické analyzy mimo odbér vzorku byl proveden ve spolupraci

s Ustavem biologie a lékarské genetiky 1. LF UK a VFN.
Odbér vzorku DNA

Odbér vzorkd byl proveden pomoci odbérové vatové tycinky (Copan flock
technologies, Itdlie), viz. pfiloha 5. Ta je uréena k jednoduchému odebrani slin z bukalni
sliznice. Odbér nemusi provadét specidlné proskoleny personal, ale staci instruovana
osoba, ktera dodrzi nékolik pravidel pro odbér vzorku, které jsou uvedeny dale v textu.
Odbér u vsech sledovanych probandl jsem provedl osobné. Vysledky odbéru nejsou
zavislé na Case, kdy je vzorek odebran, ani zda pfed nebo po odebrani vzorku nasleduje
fyzickd aktivita. Odbér tak byl proveden dle ¢asovych moznosti jednotlivych probandi
(vétSinou byl testovan cely fotbalovy tym vjeden den). Z celkového poctu 106
odebranych vzork(l byl u 54 vzork(i odbér proveden ve stejny den, jako testovani
motorickych rychlostnich predpokladt. U 52 proband( byl odbér proveden nezavisle na
testovani motorickych predpokladl. Veskery odbér genetického materialu byl proveden
v obdobi mezi 5. 1. 2017 az 21. 6. 2017. VSichni probandi byli pfed samotnym odbérem
instruovani, aby se vyhnuli konzumaci jidla a piti, kouteni, Zvykani a libdni minimalné 30
minut pred samotnym odbérem. Probandi byli také upozornéni, aby maximalné dbali na
sterilitu odbérové tycinky tak, aby se vatova ¢ast tyCinky dotkla pouze jejich bukalni
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sliznice (Brownlow, Dagnall, & Ames, 2012; Garbieri et al., 2017). U kazdého probanda
byl proveden odbér slin pomoci dvou odbérovych tycinek, a to pro pfipad kontaminace
nebo degradace prvniho odebraného vzorku. Neprodlené po samotném odbéru doslo
k vysuSeni odebraného vzorku. Suseni probihalo vzduchem, a to po dobu minimalné

8 hodin (ptiloha 6). Po vysuseni byla ze vzorkl izolovana DNA.
Izolace DNA

VSechny odebrané vzorky byly neprodlené (do druhého dne) po vysuseni

transportovany a zamrazeny pfi — 20 °C nebo byla rovnou provedena izolace DNA.

Pro samotnou izolaci byla na vSechny vzorky pouZita izola¢ni sada — QlAamp DNA
Mini Kit (Qiagen, Némecko). Izolace méla vidy nasledujici schéma, které kopirovalo
postup uvedeny v protokolu k pouzitému izola¢nimu kitu: 1. Stéticka s vysuSenym
vzorkem byla odstfizena tésné pod odbérovou vatou; 2. odstfihnuta Stéticka byla
vlozena do 2 ml centrifugacni zkumavky; 3. do zkumavky bylo nalito 400 ul fosfatového
pufru (PBS); 4. do zkumavky bylo pridano 20 ul proteinasy K a 400 ul pufru AL, poté byla
zkumavka neprodlené promichana vortexem po dobu 15 sekund; 5. roztok se Stétickou
byl inkubovan pfi teploté 56 °C po dobu 10 minut, poté byly jemnou centrifugaci
odstranény kapky z vi¢ka zkumavky; 6. do vzorku bylo pfidano 400 ul ethanolu (96 — 100
%), vifenim byl promichdan a jemnou centrifugaci byly odstranény kapky z vicka
zkumavky; 7. 700 ul z roztoku, ktery byl pfipraven az ke kroku 6, bylo nalito do kolonky
z izolacni sady — QlJAamp Mini spin Column a ve 2 ml sbérné zkumavce byl centrifugovan
pfi 8000 otackach/min po dobu 1 minuty, kolonka byla pak pfemisténa do 2 ml sbérné
zkumavky; 8. byl zopakovan krok 7 pro zbytek roztoku, ktery byl vytvoren do kroku 6; 9.
do kolonky bylo nalito 500 pl pufru AW2 a kolonka byla centrifugovana pfi 8000
otackach/min po dobu 1 minuty, kolonka byla premisténa do nové 2 ml sbérné
zkumavky; 10. do kolonky bylo nalito 500 pl pufru AW2 a pak byla centrifugovana pfi
14000 otackach/min po dobu 3 minuty; 11. kolonka byla pfemisténa do nové 2 ml
sbérné zkumavky a centrifugovana pfi 14000 otackach/min po dobu 1 minuty; 12.
kolonka byla vloZzena do 1,5 ml nové centrifugacni zkumavky, do kolonky bylo nalito 150
ul pufru AE, poté byla inkubovana pfi pokojové teploté (24 °C) po dobu 1 minuty
a nasledné centrifugovana pfi 8000 otackach/min po dobu 1 minuty; 11. Roztok byl poté

zmrazen pfi teploté — 20 °C do provedeni krokl popsanych v nasledujici kapitole o PCR.
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Amplifikace sledovanych genu

Amplifikace byla provedena pomoci PCR metody do 60 dnll od odebrani vzorku.
KPCR byl vyuZit gradientovy termocykler Labcycler (SensoQuest, Némecko), viz.

pfiloha 7.

Pro realizaci PCR byly na reakéni smés, spolecné se vsemi vzorky DNA od
jednotlivych probandu (pfipravené k PCR po izolaci), vyuZity pro jednotlivé polymorfismy
rizné komponenty a jednotlivé kroky probihaly za rlznych podminek (Slo zejména
o rozdilné teplotni schéma pro jednotlivé kroky PCR). Ke kazdému polymorfismu jsou

tyto podminky uvedeny v tabulkach 7 aZ 10.

Pro uréeni mnoistvi pouzitych komponent a pro stanoveni podminek PCR
se v prvni fadé vychazelo z dfive publikovanych ¢lank( a z databaze primerQ. V pfipadé,
ze nedoslo k amplifikaci produktu, tak byla provedena optimalizace procesu. Nejdfive
byly upraveny podminky jednotlivych PCR reakci vtermocykleru (napf. zménou
teplotniho gradientu). Pokud tato optimalizace nebyla Uspésnd, tak byla upravena

receptura roztoku pro PCR, konkrétné mnozstvi vybranych komponent.
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Tabulka 7: Mnozstvi jednotlivych komponent pouzitych pro PCR

DNA Kédujici /
DNA Reakéni pufr dNTP  MgCl2  Destilovand Betain
Genotyp polymerdza nekddujici
(ul) (ul) (ul) (ul) H20 (ul) (ul)
(wl) primer (ul)
ACE 1/D 2 Phusion 0,2 1 5xGC Buffer 4 4 Soucast 3,8 4
pufru
ACTN3 R577X 2 Phusion 0,2 1 5xGC Buffer 4 4 Soucast 3,8 4
pufru
BDKRB2 (9/+9) 2 Phusion 0,2 1 5xGC Buffer 4 4 Soucast 3,8 4
pufru
NOS3 2 Phusion 0,2 1 5xGC Buffer 4 4 Soucast 3,8 4
Glu298Asp pufru
AMPD1 2 Taq(5U/ul) 0,9 0,8 10xTaq Buffer 1,5 25mM 6,4 4
(GIn12X) with KCI 2,0 M¢Cl, -
1,6
UCP2 (Ala55Val) 2 Taq(5U/ul) 0,4 FO,8 10xTaq Buffer 6 25mM / 4
R3,2 with KCI 2,0 M¢Clz-
1,6
ILIRN 2 Phusion 0,2 1 5xGC Buffer 4 4 Soucast 3,8 4
VNTR pufru

Poznamka k vyuZitym komponentdim: Phusion DNA polymeraza (New England Biolabs, USA), Taqg DNA
polymeraza (Fermentas, USA), dNTP (Sigma Aldrich, USA), Betain (Sigma Aldrich, USA)

Tabulka 8: Pfehled kodujicich a nekddujicich primerd a podminky PCR pro jednotlivé genotypy

Podminky PCR reakce PCR

Kédujici primer Nekodujici
Genotyp (5'-3) orimer (5" - 3) Denaturace Pfipojeni, syntézaa  Zavérecna
pocet cykld syntéza

ACE /D CTGGAGAGCCACTCC GACGTGGCCATCAC 98°C30s 63°C305,72°C30s 72°C
CATCCTTTCT ATTCGTCAGAT 98°C10's 35 cyklti 5 min
ACTN3R577X  CTGTTGCCTGTGGTAA TGGTCACAGTATGC 94°C30s 70°C 1 min 72°C
GTGGG AGGAGGG 35 cyklti 10 min
BDKRB29/+9  TCCAGCTCTGGCTTCT AGTCGCTCCCTGGT 98°C30's 68°C305,72°C30s 72°C
GG ACTGC 98°C10's 35 cyklti 5 min
NOS3 CATGAGGCTCAGCCC ~ AGTCAATCCCTTTG 98°C30ss 62°C305,72°C10s 72°C
Glu298Asp CAGAAC GTGCTCAC 98°C10s 35 cyklti 5 min
AMPD1 GIn12X CTTCATACAGCTGAAG GAATCCAGAAAAG 95°C30's 56,4 °C 1 min, 72 °C30s 45 72°C
AGACA CCATGAGC cyklt 5 min
UCP2 Ala55Val  TGGGAGTCTTGATGG CACCGCGGTACTGG 95°C30s 61,2°C50's, 72 °C 30 5 46 72°C
TGTCTAC GCGCTG cyklt 5 min
ILIRN CTCAGCAACACTCCTA TCCTGGTCTGCAGG 98°C30s 57°C305,72°C30s 72°C
VNTR T TAA 35 cyklii 5 min

Poznamka k vyuZitym komponent@im: Primery (KRD, Ceska republika)
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Restrikcni Stépeni DNA

U péti sledovanych polymorfisma (ACTN3 R577X, AMPD1 GIn12X, ILIRN VNTR,
NOS3 Glu298Asp, UCP2 Ala55Val) bylo nutné vyuzit metodu restrikéniho Stépeni DNA,
protoZe bez ni nebylo mozné pomoci elektroforézy detekovat sledované genotypy.

Podminky restrikci u jednotlivych polymorfismi jsou uvedeny v tabulce 9.

Tabulka 9: DNA restrikce a jeji podminky pro vybrané genotypy

Nazev Destil.
Restrikéni  Reakcni pufr Smeés pro Podminky
Genotype restrikéniho H20
enzym (ul) (uh) PCR restrikce
enzymu ()
ACTN3 HpyF3 I. (Dde 0,5 FD Buffer 2yl 17 19,5 37°C, 3,5 hod.
R577X l.)
NOS3 Mbo I. 0,5 FD Buffer 2ul 17 19,5 37°C, 3 hod.
Glu298Asp
AMPD1 Nsp I. (Xcel.) 0,5 FD Buffer 2l 17 19,5 37°C, 16 hod.
GIn12X
UcpP2 Hinc II. (Hind 0,5 FD Buffer 2ul 17 19,5 37°C, 3 hod.
Ala55Val I.)
ILIRN Mwo |. 0,5 FD Buffer 2yl 17 19,5 37°C, 3 hod.
VNTR (HpyF10 VI.)

Pozndamka k vyuzitym komponentlim: Restrikéni enzymy — FastDigest (Thermofisher, USA)

Detekce amplifikované DNA - elektroforéza

Detekce amplifikované DNA byla provedena po jeji amplifikaci pomoci horizontalni
elektroforézy s vyuzitim agarézového gelu. Pro samotny proces byla vyuzita plastova
elektroforetickd vana HU10 (SCIE-PLA, Anglie). Elektroforetickd vana je vyobrazena v 8.
Pro moznost findlni detekce byl nejprve vytvoren eletroforézovy gel pomoci nékolika
komponent, které jsou véetné mnoistvi popsany v tabulce 10. Agaréza ve formé prasku
byla rozpusténa v roztoku (pufru) v mikrovinné troubé. Mnozstvi pouzité agardzy bylo
u jednotlivych gent rizné dle délky fragmentu a podle délky zkoumanych alel. Nasledné
byl gel zchlazen na 60 °C a nechal se zatuhnout. Poté byla amplifikovand DNA nanasena
do jednotlivych jamek v kazeté. Do prvni jamky byl poté vioZen velikostni marker.

Po vlozeni vzork( byl do elektroforetické vany pustén proud s konstantnim napétim
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120 V. Délka elektroforézy byla u jednotlivych gen( rGzna (desitky minut). Po ukonceni

elektroforézy bylo mozné provést zobrazeni vysledkd pomoci UV zafizeni.

Tabulka 10: Komponenty a jejich mnoZstvi pro vytvoreni agarézového gelu

Komponent Vyrobce, stat PouZité mnozstvi
Agarodza (g) Roth, Némecko Dle potfebného gelu (%)
Vyrobeno
5XTBE (ml) 16
v laboratofi*
Voda (ml) / 64
Ethidium bromid(pl) Sigma Aldrich, USA 2

*Produkt byl vytvofen v laboratofi ze tfi komponent EDTA (Sigma Aldrich, USA), kyselina borita (Sigma
Aldrich, USA), Trisma base (Sigma Aldrich, USA)

Pro zobrazeni vysledkll po elektroforetické detekci bylo vyuZito zafizeni s UV
zarenim G:BOX Chemi HR16 Bioimaging system (Syngene, Anglie), viz. pfiloha 9.
Toto zafizeni pofizuje snimky 16bitovou monochromatickou kamerou a je propojeno
se softwarem v pocitaci. Software umoziuje exportovani snimku v nékolika béiné
pouzivanych formatech. Na obrazku 9 je pro ilustraci zobrazen exportovany snimek

u nékolika probandi u genetického polymorfismu ACE — 1/D.
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Obrazek 9: llustraéni zobrazeni vysledkd PCR produkt ACE I/D z elektroforézy pomoci UV zafizeni

(autor: Dan Thiel, 2017)
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6.3Testovani predpokladt pro rychlostni schopnost

Pro uréeni miry pfedpokladu k rychlostni schopnosti byly vyuzity dva motorické
testy. Série vertikdlnich vyskokl a extenze/flexe dolnich koncetin na izokinetickém

dynamometru pfi rlznych uhlovych rychlostech.

MozZnost otestovani jedincl (fotbalistl) s vysokou sportovni vykonnosti, kterd
je charakterem cinnosti spojena s predpokladem k rychlostni schopnosti, byla divodem
vyuziti dvou testl, které byly preddefinovany a byly soucasti zminéné skupiny test(
v Laboratofi sportovni motoriky (LSM) FTVS UK. Jednou z vyhod vyuziti pravé téchto
obou testl je, Ze jsou dlouhodobé v LSM zabéhlé a byla tak snizena moznost chyby pfi
jejich provadéni. Dalsi vyznamnym pfinosem byla moZnost ziskani extrémnich fenotypu
(sportovcll vysoké sportovni Urovné) na zakladé predchozi dlouhodobé spoluprace

s LSM.

Testovani obou testd bylo provedeno v LSM ve spolupraci se zaméstnanci
a studenty laboratore. Testovani u vSech proband( probéhlo v obdobi od 5. 1 do 21. 6.
2017. Oba testy byly soucasti vétsi skupiny testl, které probandi (fotbalovi hraci)
absolvovali vramci pravidelného fyzického testovani celého fotbalového tymu
v laboratornich podminkach. Celd skupina test( a tim padem také dva vybrané, maji
standardizovany protokol a jsou v LSM dlouhodobé zabéhlé a pravidelné vyuzivané
sportovnimi tymy nebo individualnimi sportovci (Hojka et al., 2018; Maly, Mala,
Bujnovsky, Hank, & Zahalka, 2019; Nunome, Drust, & Dawson, 2013). Protokol testovani
(Cas a obdobi, kdy bylo testovani provedeno; zpUsob rozcvic¢eni a dalsi okolnosti spojené
se samotnym testovanim) byly tedy pro tento vyzkum predem uréeny a nebylo mozné
je ménit.

V den samotného méfeni neprobihal trénink, ani jina fyzicky naro¢nd pohybova
aktivita. Testlm, které byly vyuZity v disertaéni praci, predchdzelo testovani stability,
které nebylo fyzicky narocné. Po testovani stability sportovci provedli rozcviceni
s presné uréenym protokolem (5 aZz 10 minut aerobni aktivita na béZzeckém/cyklistickém
ergometru do 140 tepl za minutu, poté ndsledovalo 5 az 10 minut individudlniho
statického protazeni a dale 5 az 10 minut dynamické protazeni — poskoky a dynamické

vypady). Po rozcvieni nasledovalo testovani vertikdlniho vyskoku, poté probéhlo
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testovani na izokinetickém dynamometru. Mezi témito testy byla dodriena pauza

minimalné 3 minuty.

Testovani rychlostniho predpokladu pomoci vertikalniho vyskoku na

silové desce

Prvnim testem bylo stanoveni vysky vyskoku, maximalni sily a silové impulzu
vyprodukované pfi tfech typech vertikalniho vyskoku. Vertikalni vyskok je jednim
z neinvazivnich a nepfimych zpUsob(, jak stanovit predpoklad k rychlostni schopnosti
(Behm, Wahl, Button, Power, & Anderson, 2005; Bosco & Komi, 1979; Hoffman, 2006;
Silva et al., 2019; Vilaca Maio Alves, Rebelo, Abrantes, & Sampaio, 2010).

Z divodu zranéni, nebo neucasti mohlo byt testovani provedeno u 85 probandu.
Méreni bylo provedeno na silové desce KISTLER 8611 (Kistler, Switzerland) se vzorkovaci

frekvenci 1000 Hz.

Méreni zahrnovalo 3 typy vyskok( (Maly, Zahalka, Mala, & Hrasky, 2013),
které byly standardizovadny. Prvnim typem byl vertikalni vyskok s dopomoci hornich
koncetin (CMJ1), viz. pfiloha 10. Druhym typem byl vertikalni vyskok bez dopomoci
hornich koncetin (CMJ2), viz. pfiloha 11. Tretim typem byl vertikdlni vyskok z podfepu
(SJ), viz. priloha 12. Jednotlivé typy vyskok( byly opakovany tfikrat az pétkrat za sebou
na zakladé volby sportovce. Mezi jednotlivymi vyskoky a skupinami vyskokd byla pauza
minimalné 10 sekund. Zaznamenavan byl pokus, pfi kterém bylo dosaZeno nejvyssiho

vyskoku. Ten byl sledovan pomoci zatizeni OptoJumpNext (OptoJump, Bolzano).

Pfed samotnym mérenim byli probandi slovné sezndmeni s pribéhem testu
a probéhlo praktické sezndmeni s jednotlivymi typy vyskokl. Kazdy typ vyskoku
si probandi minimalné jednou vyzkouseli. Mezi jednotlivymi pokusy byli probandi

verbalné povzbuzovani.

U ziskanych vysledk( byla sledovdna vyska vyskoku, vyprodukovana maximalni
sila, maximalni sila na 1 kg vahy [N.kg'] a dosaZzeny impuls sily na 1 kg vahy sledovanych

probandd [N.s.kg™].

Mérenim ziskana data byla zpracovdna softwarem BioWare (Kistler Holding AG,

Winterthur, Switzerland). Relevantni data pro disertacni praci byla shromazdovéna
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pomoci nastroje Microsoft® Office Excel 2016. Vzorova podoba grafického vystupu

(silovych kFivek) z vyskoku na silové desce je zobrazeno v pfiloze 13.

Testovani rychlostniho predpokladu dolnich koncetin na izokinetickém

dynamometru

Druhym testem bylo stanoveni maximalni izokinetické sily vyprodukované
extenzory a flexory kolene u obou dolnich koncetin pfi riznych uhlovych rychlostech.
Sledovani maximalni sily dolnich koncetin na izokinetickém dynamometru je jednim
z neinvazivnich a nepfimych zpUsobd, jak stanovit prfedpoklad k rychlostni schopnosti
(Cronin & Hansen, 2005; Gonzdalez-Ravé et al., 2014; Lockie, Schultz, Jeffriess, &

Callaghan, 2012).

Z divodu zranéni, nebo neucasti mohlo byt testovani provedeno u 99 probandd.
Méreni bylo provedeno na izokinetického dynamometru Cybex Human Norm (Cybex

Norm ©, Humac, CA, USA).

Méfeni bylo provedeno pfi uUhlovych rychlostech 60°.s?, 180°.s?!, 300°s*
(Impellizzeri et al., 2008). Probandi provedli 2 opakovani pro kazdou uhlovou rychlost.
Mezi jednotlivymi pokusy méli minimalné 30 sekund pasivni odpocinek. Zaznamenavan

byl pokus, pfi kterém bylo dosaZzeno vyssich sledovanych hodnot.

Pozice proband(i na dynamometru pro provedeni méreni byla standardizovana.
Uhel mezi podloikou na sezeni a opératkem zad byl 90°. Probandi byli usazeni tak,
aby méli celd zdda oprena o zadni opératko dynamometru. Pozice opérdatka zad
v pfredozadni ose byla takovd, aby umoZnovala probandim uplnou extenzi dolni
koncetiny v kolennim kloubu bez omezeni a flexi dolni koncetiny v kolennim kloubu
minimalné do Uhlu 85° (hebo méné) mezi holenni kosti (tibia) a stehenni kosti (femur).
Pozice je také zobrazena v priloze 14. Probandi byli na dynamometru pfichyceni 5 pasy
tak, aby byl pohyb maximalné izolovany a nedochazelo k pohybim téla béhem méreni,
¢imZ by byla naruSena standardizovana pozice. Prvni pds byl pfichycen pres oblast
hrebenu kycelni kosti (crista iliaca). Dalsi dva pasy byly pfichyceny v oblasti ramen
a trupu téla. Ctvrtym pdsem byla v oblasti holené pfichycena pracujici dolni konéetina

k ramenu dynamometru. Délka ramene dynamometru byla nastavena dle vysky a délky
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dolnich koncetin probandu tak, aby kolenni kloub byl na stejné Urovni jako osa otaceni

ramene dynamometru.

Pfred samotnym mérenim byli probandi slovné seznameni s pribéhem testu
a probéhlo praktické seznameni s izokinetickym dynamometrem. PFfi ném byli
instruovani, aby provedli 5 opakovani extenze a flexe vkolennim kloubu
s nemaximalnim Usilim. Po praktickém seznameni a po pauze minimalné 30 sekund
nasledovalo samotné méreni. Méreni se skladalo ze dvou pokusl u kazdé uhlové
rychlosti. Dva pokusy na sebe bezprostfedné navazovaly. Po dvou opakovanich pfi
Uhlové rychlost 60°.s byla pauza 40 sekund, po Uhlové rychlosti 180°.s! byla pauza 20
sekund, 300°.s. Praktické sezndmeni a samotné méreni probéhlo vidy u jedné dolni

koncetiny a poté u druhé dolni koncetiny.

Pfi provadéni pokust méli probandi vizudlni kontakt s obrazovkou, na které
se zobrazoval aktualné podavany vykon. Probandi byli pfi provddéni jednotlivych pokust
verbalné povzbuzovani. V pribéhu provadéni jednotlivych pokusl se probandi drzeli

madel dynamometra.

U ziskanych vysledkd byla sledovana maximdalni dosazena sila pfi koncentrické
a excentrické fazi pohybu extenzoru a flexora dolnich koncetin v Newton metrech [N.m]
a jejich prepolet na 1 kg vahy sledovanych proband( [Nm.kg'] u Uhlovych rychlosti

180°.s%, 300°.s1. U kazdé Uhlové rychlosti se bral vy3$$i dosazeny vysledek.

Mérfenim ziskana data byla zpracovdvana pomoci softwaru doddavanému
vyrobcem dynamometru (HUMAC2015®, verze 15.000.0044). Relevantni data pro
disertacni préci byla ddle zpracovavana pomoci Microsoft® Office Excel 2016 (Microsoft,

USA).
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6.4 Statisticka analyza dat a zpUsoby jejich vyhodnoceni

V této kapitole jsou popsdny statistické postupy, které byly pouzity pro

vyhodnoceni namérenych a zjisténych dat.

Ve vyzkumu byly vyuZity statistické postupy, které jsou nezbytné a specifické
pouze pro analyzu genetickych dat, konkrétné stanoveni HWE (Scott et al., 2010;
Zmijewski et al., 2018). Dale pak postupy, které se bézné pouzivaji jak v oblasti sportovni
genetiky (Papadimitriou et al., 2016; Zehsaz et al., 2019), tak obecné ve vyzkumech, ve

kterych se hleda souvislost mezi proménnymi (KruskalGv-WallisGv test, x? test).

Pro moznosti provedeni statistickych analyz byly uréeny jednotlivé proménné.
Ty byly rozdéleny na genetické proménné a vykonové proménné. Jejich prehled je
uveden v tabulkach 11 az 13 a to véetné oznaceni (zkratek), které byly pouzity. Nékteré
z vykonovych proménnych byly sice sledovany, ale nebyly vyuzity v rdmci statistického
vyhodnoceni ve vysledkové ¢asti. Dlvodem nevyuziti byla nizsi, vyzkumy nepodlozena,
mira specificnosti testu ve vztahu k predpokladu k rychlostni schopnosti. Druhym
dlivodem pro jejich vynechani byla snaha o udrzeni mnoiZstvi vytvorenych vystupl
v mire, kterou jsem uznal jako vhodnou pro srozumitelné predani hlavnich vysledku.

Proménné, které byly vyuZity pro statistické zpracovani, jsou uvedeny v tabulce 12.

Tabulka 11: Pfehled genetickych proménnych, se kterymi se pracovalo pfi statistickém zpracovani

Geneticka proménnd Zkratka proménné
ACE I/D ACE
BDKRB2 9/+9 BDKRB2

NOS3 Glu298Asp NOS3
ILIRN VNTR IL1
AMPD1 GIn12X AMPD1
UCP2 Ala55Val UCP2
ACTN3 R577X ACTN3
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Tabulka 12: Prehled vykonovych proménnych, se kterymi se pracovalo pfi statistickém zpracovani

Vykonové proménna Zkraceny nazev proménné Zkratka proménné

Pisobeni v seniorské reprezentacnim

Seniorska reprezentace SRepre
tymu své zemé
Pusobeni v seniorském, nebo juniorském
Seniorskd a juniorska Reprezentace Repre
reprezenta¢nim tymu své zemé
Plsobeni v 1. ¢eské fotbalové lize 1. liga 1liga
Plsobeni v 2. ¢eské fotbalové lize 2. liga 2liga
Utoénici Utoénici Utocnici
Obranci Obranci Obranci
Zaloznici Zaloznici Zaloznici
Brankafi Brankafi Brankari
Vyska CMJ2 [cm] Vyska CMJ2 [cm] Vys2cm
Maximalni sila CMJ2
Maximalni sila CMJ2 [N.kg] Vys2MaxS
[N.kg™]
Impulz sily CMJ2 [N.s.kg?] Impulz sily CMJ2 [N.s.kg] Vys2Imp
Vyska SJ [cm] Vyska SJ [cm] Vys3cm
Maximalni sila SJ [N.kg?] Maximalni sila SJ [N.kg™] Vys3MaxS
Impulz sily SJ [N.s.kg?] Impulz sily SJ [N.s.kg] Vys3Imp
Maximalni dosaZzend sila extenzord dominantni  Sila extenzorl dominantni koncetiny
C300DQ
koncetiny pfi Uhlové rychlosti 300°.s [Nm.kg?] 300°.s* [Nm.kg]
Maximalni dosazena sila flexord dominantni Sila flexortt dominantni koncetiny
C300DH
koncetiny pfi Ghlové rychlosti 300°.s [Nm.kg™] 300°.s* [Nm.kg™]
Sila extenzor nedominantni
Maximalni dosaZzend sila extenzord nedominantni
koncetiny C300NQ
konéetiny pfi thlové rychlosti 300°.s* [Nm.kg™]
300°.s* [Nm.kg]
Sila flexor@
Maximalni dosaZzend sila flexorl nedominantni
nedominantni koncetiny C300NH

konéetiny pfi thlové rychlosti 300°.s* [Nm.kg™]
300°.s* [Nm.kg™]
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Postup jednotlivych kroku statistického zpracovani pro tvorbu vysledku

1. Priprava a prevedeni namérenych dat do formatu CSV pomoci programu
Microsoft® Office Excel 2016 (Microsoft, USA), tak aby je bylo moZné provést
dalsi statistické postupy pomoci programu Matlab® r2018a (MathWorks,
USA).

2. Deskriptivni statistika namérenych dat provedend pomoci programu

Microsoft® Office Excel 2016 (Microsoft, USA).

3. Stanoveni Hardy-Weinbergovy rovnovahy pro jednotlivé genové

polymorfismy pomoci programu Matlab® r2018a (MathWorks, USA).

4. Stanoveni 80. percentilu u vybranych vykonovych proménnych (viz. tabulka

12) pomoci x? testu v programu Matlab® r2018a (MathWorks, USA).

5. Provedeni korekce dat pomoci Yates y? korekce, u vykonovych proménnych,

ve kterych hranice 80. percentilu pifekonalo 5 a méné fotbalist(.

6. Stanoveni souvislosti, zda fotbalisti, ktefi dosahli minimalné 80. percentilu ve
vybrané vykonové proménné, maji odliSny genotyp nez fotbalisti, ktefi dosahli
nizSiho nez 80. percentilu ve vybrané vykonové proménné. Souvislost byla

uréena pomoci y?testu v programu Matlab® r2018a (MathWorks, USA).

7. Stanoveni miry zdvislosti (p = 0,05) vykonovych proménnych na genetickych
proménnych pomoci Kruskalova-Wallisova testu a vytvoreni krabicového

vyobrazeni v programu Matlab® r2018a (MathWorks, USA).
Hardy-Weinbergova rovnovnaha

Stanoveni Hardy-Weinbergovy (HWE) rovnovadhy bylo provedeno na zakladé
Hardy Weinbergovy rovnice p?+ 2pq + g°= 1 (p je frekvence dominantnich alel v populaci
a g je frekvence recesivnich alel v populaci), vztahujici ke genotyplm AA, Ag, a aa k
jejich binomické distribuci (Levene, 1949; Nussbaum, Meclnnes, & Willard, 2007)
a pomoci Pearsonova chi-kvadrat testu (x? test) pro srovnani pozorovanych frekvenci
genotypl s ocekavanymi frekvencemi. Srovnani frekvenci bylo provedeno na jednom

stupni volnosti. Vypoéitani hodnot HWE a x? bylo provedeno v programu Microsoft®
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Office Excel 2016 (Microsoft, USA). Vypocet HWE spojeny a konkrétni pouzita rovnice se
odvijel od poctu alel, které dany polymorfismus zahrnuje.
Vzorec, ktery byl pouzity pro polymorfismy se dvéma alelami:
1

AAzjiéténo + fAsziéténo
p =

Celkové zjisténo
q=1-p
Vysvétlivky: p = frekvence alely A, g = frekvence alely B, AA = poCet homozygotnich alel A, AB = pocet

heterozygotnich alel AB

Ocekavané hodnoty pro polymorfismy se dvéma alelami byly stanoveny na zakladé

nasledujicich rovnic:

EAA:PZ*N
EAB=2*p*q*N
EBB=q2*N

Vysvétlivky: N = celkovy pocet vybranych skupin, E = ofekdvdna hodnota

At uz se pri statistickém zpracovani genetickych dat zvoli jakykoliv zpUsob
vyhodnoceni, tak uréeni HWE je nezbytnym postupem pro urceni, zda si zjiSténa alelicka
data udrzuji rovnovazné rozdéleni v populaci. Podstatou HWE je urceni, zda frekvence
genotypl sledovaného polymorfismu u testovaného souboru koresponduji
s frekvencemi, kterou jsou pro celou populaci ocekavané. Vzidy je testovana nulova
hypotéza (Ho), u které se predpoklada statisticky nevyznamny rozdil v rozdéleni
sledovanych a ocekdvanych genotypl. Pro spravné pochopeni p hodnoty, ktera je
vysledkem testu, to znamen3, Ze jeji nesignifikantni hodnota (p>0,05) potvrzuje HWE.

Naopak signifikantni p hodnota ukazuje odchylku od HWE.
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Pearsontiv y? test

Pro uréeni nezavislosti, respektive zavislosti jednotlivych proménnych ve vztahu
ke stanovené hranici 80. percentilu jsme pouZili Pearsonlv x? test. Ten je

charakterizovan nasledujicim vzorcem:

Nskupin 2
o= Z (0; — E})
: E;

Vysvétlivky: N = celkovy pocet vybranych skupin, O = pozorovana hodnota, E = ocekdvana hodnota, i =
jednotlivé skupiny (genotypy AA,AB, BB), x = kvantil chi-kvadrat rozdéleni

Z divodu nizkého poctu fotbalistl, ktefi presahli hranici 80. percentilu a tim
padem nesplnéni jedné z podminek x? testu (polet subjektd musi byt vy$3i neZ 5),
bylo nutné u nékterych vykonovych proménnych pouzit Yatesovu korekci. Vzorec pro

vypocet vyslednych hodnot mél v takovych pfipadech nasledujici podobu:

Nskupin 2
s (10; — E;| — 0.5)
Xvates = E.
i=1 l

Vysvétlivky: N = celkovy pocet vybranych skupin, O = pozorovana hodnota, E = ofekdvana hodnota, i =
jednotlivé skupiny (genotypy AA, AB, BB), x = kvantil chi-kvadrat rozdéleni

Yatesova korekce se pouzivd v pripadé, kdy je pocet ocekdvanych polozek
(v naSem pripadé fotbalistl) mensi nez 5. Nevyhodou poutZiti této korekce je, ze mlze
zjisténé vysledky stanovit jako platné. To znamend, Ze mlZe byt zamitnuta nulova

hypotéza, i kdyz by byt zamitnuta neméla.

Pro stanoveni hladiny vyznamnosti, a tedy urceni, zda je moZné zamitnut nebo
naopak potvrdit hypotézu Ho, je nejprve nutné na zakladé stupnd volnosti urcit kritickou
hodnotu neboli kvantil pro y?test. Ty se odviji od po¢tu alel u jednotlivych polymorfisma.

Stupné volnosti se urcuji pouze u nenulovych hodnot.
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Tzn., Ze v pripadé této prace (z divodu absence zastoupeni nékterych genotypt)
nebylo moZné u nékterych polymorfisml potvrdit nebo vyvratit Ho. Kvantil pro 2 alely
a 3 genotypy byl uréen nasledujicim zpisobem:

n=3-2)=1
Xz(n.o,gs) = 3,8415
Vysvétlivky: n = pocet stupfiQi volnosti pro poufZiti chi-kvadrat rozdéleni, (1.0,95) = 1 stupefi volnosti na
hladiné vyznamnosti 95 %.

Pro potvrzeni nebo zamitnuti Ho u zbylych polymorfisma, byly zjisténé hodnoty
porovnavany s hodnotou potifebného kvantilu. Pokud byla zjisténd hodnota vétsi nez
daného kvantilu, tak Ho byla zamitnuta, v opacném ptipadé potvrzena. U polymorfisma
se 2 alelami a 3 genotypy je hodnota kvantilu na poZzadovaném jednom stupni volnosti

3,8415.
Kruskaltv-Wallistiv test

Pro stanoveni shody potazmo odliSnosti stfednich hodnot zjiSténych u vybranych
vykonovych proménnych u skupin rozdélenych dle genotyp( jednotlivych genetickych
polymorfismU byl vyuzit KruskalGv-WallisGv test (Dodge, 2008; Chalmer, 2020), ktery se
vyuziva pro data, kterd nemaji parametrické rozlozeni. Test byl vyuzit z divodu malého
poctu subjektll v nékterych ze sledovanych skupin a tim padem nemoznosti potvrdit
parametrické rozloZenich dat. Test je neparametrickou obdobou jednofaktorového

ANOVA testu.

Podstatou testu je porovndvani hodnot mediani u vice jak dvou skupin. Na rozdil
od ANOVA testu, kde je vyuzivan pro porovnani stfednich hodnot skupin F-test,
tak u Kruskalova-Wallisova testu je vyuZivdn x? test. Hodnota p pak uréuje
potvrzeni/zamitnuti statistické signifikance (na hladiné p=0,05). Test je charakterizovan

nasledujicimi vzorcem:

k
P
NN+ D Ly (N+1)
L=

Vysvétlivky: H = testovaci statistika, 1; = pocet v jednotlivé skupiné, N = soulet vSech n;, tzn. celkovy

pocet vzorkd, R; = pofadi sledované veli¢iny vi&i viem datiim, , k = polet skupin
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7 VYSLEDKY

Shromdazdéna data, kterd lze v pripadé této prace rozdélit do dvou skupin
(genetickou a ¢ast sportovné vykonovou), je mozné obecné vyhodnotit a prezentovat
vice zpUsoby na zakladé nékolika pfistupl. VSechny z nich se ve vétsi, nebo mensi mite
objevuji ve také studiich v oblasti sportovni genetiky a daji se proto povazovat za
zavedené. Cilem kapitoly 7 Vysledky je vyuZiti pouze téch zplsobl, které jsou ve

védeckych studiich, tykajicich se oblasti sportovni genetiky, bézné vyuzivany.

Celou kapitolu 7 Viysledky l1ze rozdélit do tfech casti. V prvni ¢asti jsou deskriptivné
predloZzena sumarizovana jak geneticka, tak sportovné vykonova data. V druhé ¢asti jsou
predloZeny vysledky urcujici HWE u jednotlivych polymorfism(. Treti, nejobsahlejsi
a z pohledu relevance stézejni ¢ast kapitoly 7 Vysledky je rozdélena na jednotlivé dilci
c¢asti dle zkoumanych genetickych polymorfismu. V nich jsou na zékladé provedenych

statistickych testl urceny souvislosti genetickych dat s daty z motorického testovani.

7.1Deskriptivni prehled zjisténych dat

Hlavni podstatou deskriptivniho popisu zjisténych dat je u vybranych skupin, které
jsou rozdélené na zakladé dosazené hradské urovné, hraéského postu vtymu a na
zakladé genetickych proménnych, urcit pocet osob, primér a smérodatnou odchylku
zjisténych hodnot u podskupiny. U deskriptivniho popisu jsme neurcovali, zda mezi

vysledky u jednotlivych skupiny byly statisticky vyznamné rozdily.

Deskriptivni prehled slouzi k zakladni orientaci v datech a pro urceni, zda napfiklad
skupina seniorskych reprezentantl dosahla vys$sich hodnot u vybranych parametr(

v motorickych testech neZ fotbalisti v ostatnich skupindach.

V této ani v dalSich kapitolach jsme nepracovali s vysledky z testovani sily dolnich

konéetin na izokinetickém dynamometru pfi Uhlové rychlosti 60°.s.

Dlavodem je,
Ze charakteristika daného testu, diky své dobé trvani, neni zcela zaméreny na co

nejrychlejsi produkci sily.
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Deskriptivni prehled vykonovych proménnych u skupin rozdélenych dle
hracské urovné

U vykonovych proménnych, kterymi jsme sledovali predpoklad pro rychlostni
schopnost, bylo u vSech vytvorenych skupin dosazeno u vétsiny sledovanych parametru
podobnych hodnot. Jedinou vyjimkou byla skupina fotbalist(i, ktefi byli alespori na
jednom utkani ¢leny tymu seniorské reprezentace (n = 14). Tato skupina bylav o 4,1 —
5,4 roku starsi nez ostatni skupiny. Fotbalisti v této skupiné také dosahli vy$sich hodnot
u vSech antropometrickych méreni. U télesné hmotnosti to bylo o0 2,1 — 3 kg, u télesné
vysky to bylo minimalné o 3,1- 3,9 cm. Na druhou stranu u vykonovych proménnych
dosahli tito fotbalisti podobnych hodnot jako fotbalisti, ktefi byli zahrnuti do ostatnich
skupin (nékteré znich také zahrnovaly fotbalisty ze seniorské reprezentace).
Avsak u vysky vyskoku ve vsech jeho provedenich (CMJ1, CMJ2, SJ) dosahli reprezentanti
nizSich hodnot nez fotbalisti ostatnich sledovanych skupiny. U CMJ1 to bylo 0 1,85 - 2,25
cm, uCMJ2tobyloo1,82—-2,21cmauS)tobyloo0,49—-1,36 cm.

Tabulka 13: Vysledky u jednotlivych vykonovych proménnych u skupin rozdélenych dle hracské urovné

Hraci mimo

Testovany soubor Hraéi mimo Hradi seniorské
Prehled vykonovych Hradi seniorské seniorskou a

s kompletnimi seniorskou a juniorské

proménnych reprezentace* juniorskou

vysledky reprezentaci  reprezentace*
reprezentaci

Pocet n=80 n=14 n=66 n=31 n=49

Vek [let] 25,1+4,53 29,5 4,05 24,1 +4,07 25,4+5,52 24,8 + 3,83
Télesnd hmotnost [kg] 76,5+7,18 79,0 £7,96 76,0 £ 6,96 76,9 +7,44 76,3+7,09
Télesna vyska [cm] 180,7 £ 6,10 183,9+5,92 180,0 + 5,96 181,8 £ 6,53 180,0 £ 5,77
Vyska CMJ1 [cm] 45,86 + 4,86 44,01 + 4,56 46,26 + 4,87 45,91 + 4,60 45,83 +5,07
Maximalni sila CMJ1 [N.kg-] 2,63+0,22 2,6510,26 2,63+0,21 2,63+0,20 2,64 +0,22
Impulz sily CMJ1 [N.s.kg?] 3,31+0,38 3,28+0,25 3,32+0,39 3,08+0,33 3,32+0,41
Vyska CMJ2 [cm] 40,63 +4,57 38,81 +4,61 41,02 + 4,50 40,65 +4,62 40,62 +4,58
Maximalni sila CMJ2 [N.kg™] 2,68+0,26 2,76 £ 0,29 2,66 0,25 2,69+0,29 2,67 £0,23
Impulz sily CMJ2 [N.s.kg™?] 3,09+0,32 3,02+0,28 3,10+0,33 3,08+0,33 3,09+0,32
Vyska SJ [cm] 38,06 £4,5 37,23 £3,69 38,23 £4,65 38,59 £ 3,95 37,72 £4,82
Maximalni sila SJ [N.kg™] 2,19+0,14 2,22+0,22 2,18+0,13 2,23+0,16 2,16 £0,13
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Impulz sily SJ [N.s.kg™] 2,76 £0,23 2,72+0,18 2,76 £0,24 2,74+0,19 2,76 £0,25

Sila extenzorl dominantni

2,15+0,38 2,15+0,26 2,15 +0,41 2,15+ 0,45 2,15+0,34
koncetiny 180°.s* [Nm.kg™!]
Sila extenzorl dominantni
1,51+0,41 1,48 + 0,44 1,51+0,41 1,53 + 0,45 1,49+ 0,39
koncetiny 300°.s* [Nm.kg]
Sila flexord dominantni
1,38+0,21 1,35+0,16 1,39+0,22 1,42+ 0,14 1,36+ 0,25
koncetiny 180°.s* [Nm.kg™!]
Sila flexord dominantni
0,99 + 0,28 0,96 + 0,30 0,99 +0,28 0,99 + 0,29 0,98 + 0,28
koncetiny 300°.s* [Nm.kg]
Sila extenzorl nedominantni
2,19+0,25 2,21+0,15 2,19+0,26 2,24+0,24 2,17 +0,25
konéetiny 180°.s* [Nm.kg?]
Sila extenzorl nedominantni
1,53+0,36 1,59+0,13 1,51+0,38 1,57 +£0,35 1,50+ 0,36
konéetiny 300°.s* [Nm.kg?]
Sila flexord nedominantni
1,36 £0,20 1,32+0,18 1,37 £0,20 1,36 £0,15 1,35+0,22
koncetiny 180°.s [Nm.kg]
Sila flexord nedominantni
0,96 £ 0,26 0,97 £ 013 0,96 £ 0,27 0,96 +0,23 0,96 + 0,27

koncetiny 300°.s [Nm.kg]

*Do souboru jsou zapoditany vsichni hraci, kteri absolvovali alespon jedno reprezentacni utkani

Deskriptivni pfehled vysledkl vykonovych proménnych u skupin
rozdélenych dle hracského postu

U vykonovych proménnych, kterymi jsme sledovali predpoklad pro rychlostni
schopnost, nebyl u Zadné ze skupin vytvorenych na zakladé hraéského postu patrny

jednoznaény trend naznacujici pravidelnou odlisSnost v dosazenych hodnotach oproti

ostatnim skupinam.

Tabulka 14:Vysledky u jednotlivych vykonovych proménnych u skupin rozdélenych dle hra¢ského postu

Ptehled vykonovych

Utoénici Obranci Zéloznici Brankafi
proménnych
Pocet n=12 n=24 n=35 n=9
Vék [let] 259+4,81 25,7+4,21 24,3+491 25,3+3,61
Télesnd hmotnost [kg] 78,5+5,73 76,56,75 73,2+5,01 87,0+ 7,04
Télesna vyska [cm] 183,3+5,74 179,8 + 5,42 178,3+4,93 188,9+4,62
Vyska CMJ1 [cm] 44,77 +5,41 46,32 + 4,61 45,86 + 5,03 46,08 + 4,75
Maximalni sila CMJ1 [N.kg] 2,57+0,21 2,64 +£0,17 2,65+0,25 2,64+0,21
Impulz sily CMJ1 [N.s.kg?] 3,12+0,35 3,34+0,36 3,40+ 0,40 3,18 +0,27
Vyska CMJ2 [cm] 40,20 + 5,60 41,60 + 3,91 39,94 +4,40 41,32 +5,53
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Maximalni sila CMJ2 [N.kg] 2,62 +0,27 2,72+0,24 2,67 £0,26 2,67 £0,27

Impulz sily CMJ2 [N.s.kg?] 2,92+0,38 3,12+0,24 3,11+0,33 3,12+0,38
Vyika SJ [cm] 38,53 +4,51 38,56 + 4,88 37,55 + 3,95 38,08 + 5,88
Maximalni sila SJ [N.kg] 2,14+0,13 2,24+0,17 2,18+0,13 2,10+ 0,08
Impulz sily SJ [N.s.kg] 2,73+0,18 2,78+0,31 2,76 40,16 2,70+0,27
Sila extenzort dominantni
2,33+0,42 2,15+0,36 2,11+0,43 2,20+0,28
konéetiny 180°.s* [Nm.kg?]
Sila extenzort dominantni
1,37 +0,67 1,50+0,41 1,53+0,33 1,61+0,21
konéetiny 300°.s* [Nm.kg?]
Sila flexor( dominantni
1,44 £0,14 1,41+0,25 1,37+0,20 1,27 +£0,21
konéetiny 180°.s* [Nm.kg?]
Sila flexor dominantni
0,87 +0,43 1,02 £ 0,30 1,00+0,24 0,99 +0,13
koncetiny 300°.s [Nm.kg?]
Sila extenzorl nedominantni
2,34+0,13 2,15+0,30 2,20+0,25 2,24+0,15
koncetiny 180°.s [Nm.kg]
Sila extenzorl nedominantni
1,46 £ 0,53 1,49 £ 0,38 1,55+0,33 1,60+0,12
koncetiny 300°.s [Nm.kg]
Sila flexord nedominantni
1,45 +0,15 1,36+ 0,21 1,38+0,19 1,17 +0,13
konéetiny 180°.s* [Nm.kg]
Sila flexord nedominantni
0,93 0,36 0,97 £ 0,27 0,98+ 0,24 0,88+ 0,15

konéetiny 300°.s* [Nm.kg]

Deskriptivni prehled genotypovych a alelickych frekvenci u sledovanych

genovych polymorfismu

V tabulkach 15 a 16 jsou uvedeny genotypové a alelické frekvence u sledovanych
genovych polymorfism(. Frekvence jsou uvedeny pouze pro skupinu (VSichni, n=80), ve
které byly kompletni vysledky ze vSech sledovanych vykonovych proménnych. Popis

frekvenci u vice skupin je uveden dale v textu u jednotlivych polymorfism.

U polymorfismu /ILIRN VNTR bylo provedeno slouceni vSech heterozygotnich
variant jednotlivych alel. Alely 4 a 5 nebyly v souboru zastoupeny viibec, alela 3 byla
pfitomna pouze 5krat. Tento genotyp je oznacen jako genotyp AB. Dominantni
homozygotni genotyp alely ILIRN*1 je oznacen jako AA. Recesivni homozygotni genotyp

alely ILIRN*2 je oznacen jako BB (viz tabulka 16).

Z prehledu je patrné, Ze genotypy AMPD X/X, NOS3 Asp/Asp, ILIRN BB nebyly
pfitomné u Zadného nebo maximdlné 5 subjektd z celkového poctu 80 sledovanych

fotbalistd.
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Tento fakt ovlivnil nékteré dalsi statistické postupy a omezil moznost aplikace

pfipadného zobecnéni vysledka.

Tabulka 15: Prehledova tabulka genotypového a alelického rozdéleni u sledovanych polymorfismi

ACEl ACEID ACE DD Alelal Alela D
Genotyp
N % N % N % N % N %
Viichni* 18 22,5 44 55,0 18 22,5 80 50,0 80 50,0
ACTN3 RR ACTN3 RX ACTN3 XX Alela R Alela X
Genotyp
N % N % N % N % N %
Vsichni* 27 33,75 39 48,75 14 17,5 93 58,13 67 41,87
AMPD GIn/GIn AMPD GIn/X AMPD X/X Alela GIn Alela X
Genotyp
N % N % N % N % N %
Vsichni* 61 76,25 19 23,75 0 0 141 88,13 19 11,87
BDKRB2 -9/-9 BDKRB2 -9/+9 BDKRB2 +9/+9 Alela -9 Alela +9
Genotyp
N % N % N % N % N %
Vsichni* 21 26,25 41 51,25 18 22,50 83 51,87 77 48,13
NOS3 Glu/Glu NOS3 Glu/Asp NOS3 Asp/Asp Alela Glu Alela Asp
Genotyp
N % N % N % N % N %
Vsichni* 46 57,5 32 40,0 2 2,5 124 77,5 36 22,5
UCP2 Ala/Ala UCP2 Ala/Val UCP2 Val/Val Alela Ala Alela Val
Genotyp
N % N % N % N % N %
Vsichni* 24 30,0 44 55,0 12 15,0 92 57,5 68 42,5

*Jako VSichni je oznaceny soubor fotbalist(, ktefi absolvovali vSechny testy (n=80)

Tabulka 16: Prehledova tabulka genotypového a alelického rozdéleni u polymorfismu ILIRN VNTR

ILIRN AA ILIRN AB ILIRN BB

Genotyp

% N N %
Vsichni 51,25 34 42,5 6,25

ILIRN Alela 1 ILIRN Alela 2 ILIRN Alela 3
Alela

N N % %

Vsichni 71,25 41 25,63 3,13

*Jako VSichni je oznacCeny soubor fotbalistl, ktefi absolvovali vSechny testy (n=80)
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Deskriptivni prehled vysledkii vykonovych proménnych u skupin

rozdélenych dle genotypl jednotlivych genovych polymorfismu

V tabulkach 17 aZ 20 jsou uvedeny hodnoty vykonovych proménnych, které byly
vyuZzity také v dalsi ¢asti kapitoly vysledk( ve vztahu ke skupindm rozdélenych na zékladé
genotypl sledovanych polymorfismid. Pripadné statistické odliSnosti u nékterych
vykonovych proménnych v rdmci vytvorenych skupin jsou popsany v kapitole, ktera se

vénuje jednotlivym polymorfismim samostatné.

U Zadné ze skupin vytvorenych dle genotypl polymorfismi ACE |/D, ACTN3 R577X
NOS3 GIu298Asp a UCP2 Ala55Val, nebyl pozorovan trend naznadujici pravidelnou
odliSnost v dosazenych hodnotach u jednotlivych vykonovych proménnych oproti dalSim
skupinam. Pouze u genotypu Val/Val polymorfismu UCP2 Ala55Val je dosazeno vyssi
vysky vyskok( a impulzu sily u CMJ2 oproti dalsim dvéma genotyplm. Podobné je tomu
u polymorfismu NOS3 Glu298Asp, u kterého jsou také nezanedbatelné rozdily ve
vySkach vyskokd a vysledku vimpulzu sily CMJ2 u jednotlivych genotyp(. Na druhou
stranu je potfeba brat v potaz nizky pocet subjektl (n = 2) u genotypu Asp/Asp, ktery
mUzZe zkreslovat data a také, Ze nejvyssi priamérné vysky vyskoku bylo dosaZeno u
heterozygotniho genotypu Glu/Asp.

Tabulka 17: Pfehledova tabulka genotypového a rozdéleni polymorfismu ACE |/D a ACTN3 R577X u

vykonovych proménnych

Polymorfismus ACE 1/D ACTN3 R577X
genotyp lI(n=18) ID(n=44) DD(n=18) RR(n=27) RX(n=39) XX(n=14)
Vyska CMJ2 [cm] 40,49+5,90 40,70 +4,29 40,57 +4,06 40,35 +4,65 40,94+4,50 40,24 +5,04
Maximalni sila CMJ2 [N.kg"!] 2,69+0,21 2,66+0,28 2,70£0,25 2,63+0,25 2,72+0,24 2,65+0,33
Impulz sily CMJ2 [N.s.kg] 3,12+0,32 3,06+0,32 3,16+0,31 3,11+0,38 3,12+0,30 3,00+0,26
Vyska SJ [cm] 38,13+ 5,47 38,22+4,37 37,47+3,99 38,30+4,35 37,99+4,46 37,64%5,26
Maximalni sila SJ [N.kg™!] 2,2040,14 2,18+0,16 2,17+0,11 2,16+0,11 2,21+0,17 2,17 +0,09
Impulz sily SJ [N.s.kg] 2,72+0,25 2,78+0,24 2,73+0,18 2,73+0,25 2,78+0,24 2,74+0,17

Sila extenzord dominantni
1,61+0,15 1,57+0,24 1,58+0,23 1,61+0,21 1,54+0,33 1,55%0,25
koncetiny 300°.s* [Nm.kg?]
Sila flexor dominantni koncetiny

300°.s [Nm.kg?]

1,08+0,09 1,04+0,15 0,98+0,24 1,04+0,12 1,01+0,26 1,00+0,14

Sila extenzord nedominantni
1,62+0,14 1,58+0,20 1,55+0,15 1,60+0,14 1,60+0,17 1,510,24
koncetiny 300°.s* [Nm.kg?]

Sila flexord nedominantni
1,04+0,13 1,00+0,15 0,93+0,21 1,01+0,13 0,96+0,24 0,97+0,19
konéetiny 300°.s [Nm.kg]
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Tabulka 18: Pfehledova tabulka genotypového a rozdéleni polymorfismu AMPD GIn12X a BDKRB2 -9/+9

u vykonovych proménnych

Polymorfismus

genotyp

Vyska CMJ2 [cm]
Maximalni sila CMJ2 [N.kg™]
Impulz sily CMJ2 [N.s.kg?]
Vyska SJ [cm]
Maximalni sila SJ [N.kg?]
Impulz sily SJ [N.s.kg?]
Sila extenzorG dominantni
konéetiny 300°.s* [Nm.kg]
Sila flexord dominantni kondetiny
300°.s [Nm.kg?]

Sila extenzor( nedominantni
koncetiny 300°.s [Nm.kg]
Sila flexor nedominantni

koncetiny 300°.s [Nm.kg]

AMPD GIn12X BDKRB2 -9/+9
GIn/GIn GlIn/X -9/-9 -9/+9 +9/+9
X/X (n=0)

(n=61) (n=19) (n=21) (n=41) (n=18)
40,51 +4,98 40,98 £ 3,16 / 39,97 +3,64 41,40+4,76 39,57 £5,05
2,68+0,25 2,67+0,28 / 2,73+£0,28 2,70%£0,25 2,58+0,23
3,10+£0,34 3,06+0,27 / 3,05+0,26 3,11+0,31 3,10+0,40
38,00+4,79 38,11+3,61 / 37,09 +£3,58 38,99 +4,77 36,89 +4,60
2,18+0,15 2,19+0,13 / 2,13+0,14 2,20+£0,12 2,20+0,19
2,75+0,25 2,77+0,15 / 2,70+£0,30 2,81+0,20 2,69+0,19
1,59+0,20 1,57+0,26 / 1,54+0,23 1,64+0,21 1,52+0,20
1,05+0,16 0,98+0,17 / 1,02+0,17 1,07+0,16 0,98+0,15
1,60+0,15 1,53+0,25 / 1,55+0,12 1,62+0,20 1,53+0,17
1,02+0,15 0,90+0,18 / 1,00+0,17 1,00+0,17 0,96%0,15

Tabulka 19: Pfehledova tabulka genotypového a rozdéleni polymorfismu NOS3 Glu298Asp a UCP2

Ala55Val u vykonovych proménnych

Polymorfismus

genotyp

Vyska CMJ2 [cm]
Maximalni sila CMJ2 [N.kg™]
Impulz sily CMJ2 [N.s.kg™]
Vyska SJ [cm]
Maximalni sila SJ [N.kg?]
Impulz sily SJ [N.s.kg™]
Sila extenzord dominantni
koncetiny 300°.s* [Nm.kg?]
Sila flexor dominantni koncetiny
300°.st [Nm.kg?]

Sila extenzord nedominantni
koncetiny 300°.s* [Nm.kg™]
Sila flexorl nedominantni

koncetiny 300°.s* [Nm.kg]

NOS3 Glu298Asp UCP2 Ala55Val

Glu/Glu Glu/Asp (n= Asp/Asp Ala/Ala Ala/Val Val/Val

(n=46) 32) (n=2) (n=24) (n=44) (n=12)
39,73 +3,96 41,45+4,87 35,50+0,28 40,14+4,71 40,02+4,25 43,76+4,64
2,65+0,27 2,70+0,25 2,52+0,01 2,68+0,29 2,66+0,25 2,72+0,24
3,04+0,22 3,14+0,37 2,82+0,10 3,11+0,29 3,03+0,33 3,29%0,30
36,96 £3,99 38,93+4,72 33,75+1,34 37,40+5,05 37,35+3,74 41,70+4,53
2,16 +£0,14 2,20+0,15 2,27+0,04 2,14+0,13 2,19+0,13 2,27+0,18
2,74+0,18 2,77+0,26 2,63+0,04 2,76+0,30 2,73+0,19 2,84+0,19
152+0,21 164+0,21 1,39+0,25 157+0,23 158+0,22 1,64+0,19
1,00+0,16 1,06+0,17 1,09+0,02 0,99+0,19 1,06+0,16 1,04+0,12
1,55+0,21 161+0,16 1,58+0,07 1,57+0,18 1,57+0,18 1,65+0,18
0,96+0,17 1,01+0,16 1,04+0,13 091+0,26 1,01+0,16 1,01+0,14
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Tabulka 20: Prehledova tabulka genotypového a rozdéleni polymorfismu ILIRN VNTR u vykonovych

proménnych
Polymorfismus ILIRN VNTR
genotyp AA(n=41) AB(n=34) BB(n=5)
Vyska CMJ2 [cm] 39,53+5,15 41.9943.77 40,08 +£2,73
Maximalni sila CMJ2 [N.kg™] 2,68+0,27 2.70£0.26 2,53%0,19
Impulz sily CMJ2 [N.s.kg] 3,05+0,34 3.16%x0.30 3,00+0,18
Vyska SJ [cm] 37,08 £4,74 39.25+4.28 37,30%2,33
Maximalni sila SJ [N.kg™!] 2,17+0,14 2.22+0.14 2,08+0,12
Impulz sily SJ [N.s.kg"] 2,76+0,27 2.75:0.20 2,75+0,14
Sila extenzort dominantni
1,54+0,22 1.65+0.21 1,56+0,20
konéetiny 300°.s [Nm.kg]
Sila flexor dominantni koncetiny
1,00+0,14 1.05+0.19 1,14+0,16
300°.s* [Nm.kg™]
Sila extenzorl nedominantni
1,58+0,19 1.59+0.17 1,57+0,18
konéetiny 300°.s! [Nm.kg?]
Sila flexor nedominantni
0,99+0,13 0.98+0.19 1,06+0,19
konéetiny 300°.s* [Nm.kg]
réd
7.2Stanoveni HWE

Z vysledk( uvedenych v tabulce 21 vyplyvd, Ze u vSech sledovanych polymorfism(
ve vzorku fotbalistl se vSemi kompletnimi vysledky (n=80), byla dodrzena HWE. VSechny

p hodnoty jsou vétsi nez hranice 0,05.

U polymorfismu AMPD GIn12X je potieba vzit v Uvahu, Ze i pfes dodrzeni HWE,

nemél genotypu X/X ani jeden subjekt.

Tabulka 21: Pfehled HWE u jednotlivych polymorfisml

ACTN3 AMPD BDKRB2- IL1IRN NOS3 ucpP2
Polymorfismus ACE I/D
R577X GIn12X 9/+9 VNTR  Glu298Asp Ala55Val

p p p p p p p

Probandi se
kompletnimi 0,371 0,990 0,228 0,813 0,629 0,189 0,262
vysledky (n=80)
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7.3Genetické polymorfismy a vysledky v motorickych

testech

Tato treti podkapitola kapitoly 7 Vysledky je nejobsahlejsi a z pohledu informacni
dllezitosti jeji hlavni casti. Nejdfive je v dalsim odstavci provedeno kratké shrnuti
zjisténych zasadnich vysledkl ze vSech testl a provedenych statistickych postup(. Déle
je postupné pro kazdy sledovany geneticky polymorfismus na zékladé vysledkd x? testu
uvedeno, zda lze potvrdit, nebo naopak vyvratit Ho (tim padem potvrdit H1) u vybranych
proménnych. Dale je pomoci Kruskal-Wallisova testu a krabicového zobrazeni (v nich
Cervena ¢ara oznacuje medidn, spodni okraj krabice oznacuje 25. percentil, horni okraj
krabice oznacuje 75. percentil, pferuSovana cara spojuje minimalni a maximalni
hodnotou, ¢ervené kfizky oznacuji vyrazné odchylené hodnoty) uvedeno, zda se néktery
z genotypu statisticky odliSuje od ostatnich u daného polymorfismu. Kruskal-Wallis test
byl proveden pouze u fotbalistll s namérenymi hodnotami u vSech sledovanych
proménnych (n=80). Nakonec jsou pro jednotlivé genové polymorfismy uvedeny
frekvence genotypl u skupin rozdélenych dle hracské drovné a hraéské pozice. U kazdé
ze skupin jsou genotypové frekvence uréeny u vsech testovanych fotbalist(, u kterych

byl proveden odbér genetického vzorku a ktefi byli kavkazské rasy (n=101).
Shrnuti zjiSténych vysledkd

Na zadkladé vysledkd x? testu byla zamitnuta Ho u Vys3MaxS u ACTN3 R577X
(x?=4,632, frekvence RX genotypu 81,25 %) a u Vys3imp u BDKRB2 -9/+9 (x’=4,76,
frekvence -9/+9 genotypu 78,95 %). U ostatnich vykonovych proménnych
u polymorfismd ACE I/D, ACTN3 R577X, BDKRB2 -9/+9, NOS3 Glu298Asp, UCP2 Ala55Val
byla Ho potvrzena. U polymorfismd AMPD GIn12X, NOS3 Glu298Asp nemohl byt y? test
proveden z divodu, Ze néktery z genotypl nebyl ve skupiné fotbalistl, ktefi presahli 80.

percentil, viibec zastoupen.

Analyzou rozptylu pomoci Kruskalova-Wallisova testu byl pouze u Vys3cm zjistén
statisticky rozdil homozygotniho genotypu Val/Val oproti dvéma zbylym genotypim
Ala/Ala (p=0,027) a Ala/Val (p=0,010) polymorfismu UCP2 Ala55Val. Dale byl zjistén

statisticky rozdil u C300NH mezi genotypy GIn/GIn a GIn/X u polymorfismu AMPD
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GIn12X (p=0,022), u C300NQ mezi genotypy +9/+9 a -9/+9 BDKRB2 -9/+9 (p=0,020),
u C300DQ mezi genotypy Glu/Glu a Glu/Asp NOS3 Glu298Asp (p=0,009), u Vys2lmp mezi
genotypy Val/Val a Ala/Val UCP2 Ala55Val (p=0,044). U vSech ostatnich vykonovych
proménnych, u vSech testovanych genetickych polymorfism(, nebyl zjistén statisticky

rozdil (p=0,05) mezi jednotlivymi genotypy.

Vramci stanoveni frekvenci genotypového zastoupeni u jednotlivych
polymorfism( u skupin rozdélenych dle nejvyssi dosazené Urovné a hracéského postu byl
vyraznéjsi rozdil ve frekvencich homozygotnich genotypl zaznamenan u brankara
s genotypem Il ACE I/D, u Utoc¢nikd s genotypem RR ACTN3 R577X. Také byl zaznamenan
rozdil u hracd, ktefi dosahli maximalné urovné 2. nejvyssi Ceské fotbalova ligy,
s genotypem -9/-9 BDKRB2 -9/+9 a také mirny rozdil u hraci s genotypem 1/1 ILIRN
VNTR. Mirny rozdil genotypl byl zaznamenan u zaloZnik( s genotypem Glu/Glu NOS3
Glu298Asp.
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Polymorfismus ACE I/D

Vyskyt genotypu u fotbalistd s dosazenymi vysledky v motorickych testech nad 80.

percentilem

Na zakladé provedeného x? testu byla u vSech vykonovych proménnych
potvrzena Ho a zamitnuta Hi. Zadné z dosaZenych hodnot y? nepiekrocily hodnotu
daného kvantilu 3,8415. Kompletni pfehled dat je uveden v tabulce 22.

Tabulka 22: Vyskyt genotyp( u fotbalistli s dosazenymi vysledky v motorickych testech nad 80.
percentilem u ACE I/D

Prekroceni Pfekroceni Prekroceni Pfekroceni Prekroceni Prekroceni
V\'/korjovél Hodnota 2 80.. 80.. 80.. 80.. 80.. 80..
proménné percentilu—  Percentilu%  Percentilu— Percentilu%  Percentilu— Percentilu %
Il (n=18) -l ID (n = 44) - 1D DD (n = 18) - DD
Vys2cm 0,036 4 25,00 9 56,25 3 18,75
Vys2Max$S 0,131 5 27,78 9 50,00 4 22,22
Vys2imp 0,033 5 29,41 8 47,06 4 23,53
Vys3cm 0,036 4 25,00 9 56,25 3 18,75
Vys3MaxS 0,036 4 25,00 9 56,25 3 18,75
Vys3imp 0,024 5 26,32 10 52,63 4 21,05
C300DQ 0,118 3 18,75 8 50,00 5 31,25
C300DH 0,028 4 25,00 7 43,75 5 31,25
C300NQ 0,270 5 29,41 10 58,82 2 11,76
C300NH 0,035 7 29,41 7 41,18 3 17,65
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Analyza rozptylu stfednich hodnot vykonovych proménnych u jednotlivych genotypt

U Zadné ze zvolenych 10 vykonovych proménnych nebyl statisticky vyznamny
rozdil mezi jednotlivymi genotypy polymorfismu ACE I/D (p<0,05). Kompletni pfehled p
hodnot u jednotlivych vykonovych proménnych je uveden v tabulce 23 a v grafech 2 az

5.

Tabulka 23: Tabulka p hodnot analyzy rozptylu stfednich hodnot u polymorfismu ACE 1/D

1] 1] DD
genotyp
ID DD ID
Vys2cm 0,839 0,897 0,999
Vys2Max$S 0,830 1,000 0,846
Vys2imp 0,931 0,931 0,710
Vys3cm 0,832 0,998 0,871
Vys3Max$S 0,831 0,876 1,000
Vys3imp 0,664 0,985 0,782
c300DQ 0,679 0,788 0,998
C300DH 0,328 0,246 0,884
C300NQ 0,575 0,319 0,758
C300NH 0,438 0,142 0,565
Graf 2: Krabicové zobrazeni t¥i parametrd u Vys2 polymorfismu ACE 1/D
Vys2cm Vys2MaxS Vys2imp
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Graf 3: Krabicové plot zobrazeni tfi parametr( u Vys3 polymorfismu ACE I/D
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Genotypové rozlozeni u skupiny rozdélené dle vykonnosti a hracského postu

V grafech 6 a 7 jsou uvedeny genotypové frekvence u polymorfismu ACE I/D pro

skupiny rozdélené dle vykonnosti a hra¢ského postu. Vyraznéjsi rozdil ve frekvencich

homozygotnich genotypl, v rdamci skupin rozdélenych dle hracského postu, lze

pozorovat u genotypu Il u skupiny brankara.

Graf 6: Genotypové frekvence ACE I/D u skupin rozdélenych dle dosazené vykonnostni Grovné
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Graf 7: Genotypové frekvence ACE I/D u skupin rozdélenych dle hrac¢ského postu
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Polymorfismus ACTN3 R577X

Vyskyt genotypu u fotbalisti s dosazenymi vysledky v motorickych testech nad 80.

percentilem

U maximalni sily SJ [N.kg-1] bylo mozné zamitnout Ho a potvrdit tak Hi. Hodnota
X2 (4,632) prekrocdila hodnotu kvantilu (3,8415). Hlavni podil v procentualnim zastoupeni
jednotlivych genotypu u fotbalistl (13 fotbalistl z celkového poctu 39 fotbalistd), ktefi
vykonem prekrocili poZzadovany 80. percentil, mél heterozygotni genotyp RX. Oproti
genotypu RR (2 fotbalisti z celkového poctu 27 fotbalistl) a genotypu XX (1 fotbalista
z celkového poctu 14 fotbalistl). U genotypu RX to znamend 81,25 % z celkového
zastoupeni fotbalistl, kteri prekrodili hranici 80. percentilu. Coz znamena velmi malé

zastoupeni homozygotnich genotypl RR a XX.

U ostatnich vykonovych proménnych byla u vSech pfipadl potvrzena Ho
a zamitnuta Hi, protoZe 7addné z dosazenych hodnot x? nepfekrocily hodnotu daného
kvantilu 3,8415. Kompletni pfehled dat je uveden v tabulce 24.

Tabulka 24: Vyskyt genotypl u fotbalist(l s dosazenymi vysledky v motorickych testech nad 80.
percentilem u ACTN3 R577X

Prekroceni Prekroceni Prekroceni Prekroceni Prekroceni Prekroceni
VVkorJovél Hodnota 2 80.. 80.. 80.. 80.. 80.. 80..
proménné percentilu—  Percentilu%  Percentilu— Percentilu%  Percentilu—  Percentilu %
RR (n = 27) -RR RX (n = 39) - RX XX (n = 14) - XX
Vys2cm 0,090 5 31,25 9 56,25 2 12,50
Vys2Max$S 0,028 4 22,22 10 55,56 4 22,22
Vys2lmp 0,028 8 47,06 8 47,06 1 5,88
Vys3cm 0,017 6 37,50 7 43,75 3 18,75
Vys3Max$S 4,632 2 12,50 13 81,25 1 6,25
Vys3imp 0,071 7 36,84 8 42,11 4 21,05
€300DQ 0,038 6 37,50 8 50,00 2 12,50
C300DH 0,330 6 37,50 9 56,25 1 6,25
C300NQ 0,036 4 25,00 9 56,25 3 18,75
C300NH 1,326 3 18,75 11 68,75 2 12,50
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Analyza rozptylu stfednich hodnot vykonovych proménnych u jednotlivych genotypt

U Zadné ze zvolenych 10 vykonovych proménnych nebyl statisticky vyznamny
rozdil mezi jednotlivymi genotypy polymorfismu ACTN3 R577X (p<0,05). Kompletni
pfehled p hodnot u jednotlivych vykonovych proménnych je uveden v tabulce 25

a grafech 8 az 11.

Tabulka 25: Tabulka p hodnot analyzy rozptylu stfednich hodnot u polymorfismu ACTN3 R577X

RR RR XX
genotyp
RX XX RX
Vys2cm 0,796 0,915 0,608
Vys2Max$S 0,436 0,992 0,661
Vys2lmp 0,887 0,663 0,395
Vys3cm 0,975 0,762 0,834
Vys3MaxS 0,372 0,991 0,607
Vys3imp 0,964 0,996 0,993
C300DQ 0,854 0,931 0,998
C300DH 0,990 0,667 0,563
C300NQ 0,994 0,583 0,490
C300NH 0,852 0,957 0,989

Graf 8: Krabicové zobrazeni tfi parametrd u Vys2 polymorfismu ACTN3 R577X
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Graf 9: Krabicové zobrazeni tfi parametrd u Vys3 polymorfismu ACTN3 R577X
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Graf 10: Krabicové zobrazeni C300DQ a C300DH polymorfismu ACTN3 R577X
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Graf 11: Krabicové zobrazeni C300NQ a C300NH polymorfismu ACTN3 R577X
C300NQ C300NH
2 _ 1.5 -
+ : -
+ 1 ]
1 1
1 . 1
18} ! 1 n i -
T ' : ‘ : ‘
I
} I } 1
| | | T
14} ! | ‘ e i !
L .
1.2} 0.5 |
1k
.\
0.8 - - - 0
RR RX XX RR RX XX

113



Genotypové rozlozeni u skupiny rozdélené dle vykonnosti a hracského postu

V grafech 12 a 13 jsou uvedeny genotypové frekvence u polymorfismu ACTN3
R577X pro skupiny rozdélené dle nejvyssi dosazené urovné a hracského postu. Mirné
vyraznéjsi rozdil ve frekvencich homozygotnich genotypu, v rdmci skupin rozdélenych

dle hrac¢ského postu, Ize zaznamenat u genotypu RR u skupiny Utoc¢nikd.

Graf 12: Genotypové frekvence ACTN3 R577X u skupin rozdélenych dle dosazené vykonnostni Urovné
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Graf 13: Genotypové frekvence ACTN3 R577X u skupin rozdélenych dle hracského postu
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Polymorfismus AMPD GIn12X

Vyskyt genotypu u fotbalisti s dosazenymi vysledky v motorickych testech nad 80.

percentilem

Na zakladé pravidel pro vypocet 2 nebylo moZné stanovit hodnotu y?. Ddvodem
je nulovy pocet fotbalistl s genotypem X/X. Pfesto je uvedena prehledova tabulka
(tabulka 26), ve které je uveden kvantitativni pfehled fotbalistl s dosazenymi vysledky
v motorickych testech nad 80. percentilem.

Tabulka 26: Vyskyt genotyp( u fotbalistl s dosazenymi vysledky v motorickych testech nad 80.
percentilem u AMPD GIn12X

Prekroceni Prekroceni Prekroceni Prekroceni Prekroceni Prekroceni
V\'/korjové, Hodnota 2 80.. 80.. 80.. 80.. 80.. 80..
proménné percentilu—  Percentilu%  Percentilu— Percentilu%  Percentilu— Percentilu %
RR (n = 61) -RR RX (n = 19) - RX XX (n = 0) - XX
Vys2cm / 13 31,25 3 56,25 0 12,50
Vys2MaxS / 14 22,22 4 55,56 0 22,22
Vys2imp / 14 47,06 3 47,06 0 5,88
Vys3cm / 13 37,50 3 43,75 0 18,75
Vys3MaxS / 13 12,50 3 81,25 0 6,25
Vys3Iimp / 14 36,84 5 42,11 0 21,05
€300DQ / 13 37,50 3 50,00 0 12,50
C300DH / 13 37,50 3 56,25 0 6,25
C300NQ / 14 25,00 3 56,25 0 18,75
C300NH / 15 18,75 2 68,75 0 12,50

Analyza rozptylu stfednich hodnot vykonovych proménnych u jednotlivych genotypu

Statisticky rozdil mezi jednotlivymi genotypy bylo moiné urit pouze mezi
genotypy GIn/GIn a GIn/X, dlivodem je absence genotypu X/X u sledovaného souboru
80 fotbalistd. U sily flexord nedominantni konéetiny pfi Uhlové rychlosti 300°.s*
[Nm.kg™?] byl statisticky vyznamny rozdil (p=0,022) dosazenych hodnot u genotypd
GIn/GIn a GIn/X. U ostatnich 9 vykonovych proménnych nebyl statisticky vyznamny
rozdil mezi jednotlivymi genotypy polymorfismu AMPD GIn12X (p<0,05). Prehled
p hodnot u jednotlivych vykonovych proménnych je uveden v tabulce 27 a grafech 14 az

17.
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Tabulka 27: Tabulka p hodnot analyzy rozptylu stfednich hodnot u polymorfismu AMPD GIn12X

RR
genotyp
RX
Vys2cm 0,692
Vys2MaxS 0,823
Vys2lmp 0,650
Vys3cm 0,832
Vys3MaxS 0,509
Vys3imp 0,713
€300DQ 0,936
C300DH 0,153
C300NQ 0,219
C300NH 0,022

Graf 14: Krabicové zobrazeni tfi parametr( u Vys2 polymorfismu AMPD GIn12X
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Graf 15: Krabicové zobrazeni tfi parametrl u Vys3 polymorfismu AMPD GIn12X
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Graf 16: Krabicové zobrazeni C300DQ a C300DH polymorfismu AMPD GIn12X
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Graf 17: Krabicové zobrazeni C300NQ a C300NH polymorfismu AMPD GIn12X
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Genotypové rozlozeni u skupiny rozdélené dle vykonnosti a hracského postu

V grafech 18 a 19 jsou uvedeny genotypové frekvence u polymorfismu AMPD

GIn12X pro skupiny rozdélené dle nejvyssi dosazené Urovné a hraéského postu. Vysledky
neukazuji vyraznéjsi rozdil ve frekvencich homozygotnich genotypl u jakékoliv ze

sledovanych skupin. Z vysledkd je patrné, Ze zadny z testovanych fotbalistli nemél

genotyp X/X.

Graf 18 : Genotypové frekvence AMPD GIn12X u skupin rozdélenych dle dosazené vykonnostni Urovné
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Graf 19: Genotypové frekvence AMPD GIn12X u skupin rozdélenych dle hra¢ského postu
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Polymorfismus BDKRB2 -9/+9

Vyskyt genotypu u fotbalisti s dosazenymi vysledky v motorickych testech nad 80.

percentilem

U impulzu sily SJ [N.kg-1] bylo moZné zamitnout Ho a potvrdit tak Hi. Hodnota x?
(4,76) prekrocila hodnotu kvantilu (3,8415). Hlavni podil v procentudlnim zastoupeni
jednotlivych genotypll u fotbalistli (15 fotbalistd z celkového poctu 41 fotbalist),
ktefi vykonem prekrocili pozadovany 80. percentil, mél heterozygotni genotyp -9/+9.
Oproti genotypu -9/-9 (2 fotbalisti z celkové poctu 21 fotbalistl) a genotypu +9/+9
(2 fotbalisti z celkového poctu 18 fotbalistd). U genotypu 9/49 to znamena 78,95 %
z celkového zastoupeni fotbalistl, kteri prekrocili hranici 80. percentilu. Coz znamena

velmi malé zastoupeni homozygotnich genotypli -9/-9 a +9/+9.

U ostatnich vykonovych proménnych byla potvrzena Hoa zamitnuta Hi, protoze
74dné z dosaZenych hodnot y? nepfekrodily hodnotu daného kvantilu 3,8415.
Kompletni pfehled dat je uveden v tabulce 28.

Tabulka 28: Vyskyt genotypl u fotbalistll s dosazenymi vysledky v motorickych testech nad 80.
percentilem u BDKRB2 -9/+9

Prekroceni Prekroceni prekrotent 80. Prekroceni  Prekroceni Prekroceni
VVkorJovél Hodnota x? 80.. 80.. percentilu 80. 4 80. Percentilu 80..

proménné percentilu—  Percentilu % -9/49 (n = 41) Percentil% —+9/+9 (n=  Percentilu %
-9/-9 (n =21) -9/-9 -9/+9 18) +9/+9
Vys2cm 1,33 3 18,75 11 68,75 2 12,50
Vys2Max$S 0,38 4 22,22 11 61,11 3 16,67
Vys2imp 0,03 4 23,53 9 52,94 4 23,53
Vys3cm 2,95 3 18,75 12 75,00 1 6,25
Vys3MaxS 0,41 3 18,75 10 62,50 3 18,75
Vys3imp 4,76 2 10,53 15 78,95 2 10,53
€300DQ 2,66 2 12,50 12 75,00 2 12,50
C300DH 1,33 3 18,75 11 68,75 2 12,50
C300NQ 1,84 2 11,76 12 70,59 3 17,65
C300NH 1,30 5 29,41 11 64,71 1 5,88
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Analyza rozptylu stfednich hodnot vykonovych proménnych u jednotlivych genotypt

U sily extenzori nedominantni koncetiny pFi Uhlové rychlosti 300°.s?
[Nm.kg™?] byl statisticky vyznamny rozdil (p=0,020) dosaZenych hodnot u genotypd
+9/+9 a—9/+49. U ostatnich 9 vykonovych proménnych nebyl statisticky vyznamny rozdil
mezi jednotlivymi genotypy polymorfismu BDKRB2 -9/+9 (p<0,05). Pfehled p hodnot

u jednotlivych vykonovych proménnych je uveden v tabulce 29 a grafech 20 az 23.

Tabulka 29: Tabulka p hodnot analyzy rozptylu stfednich hodnot u polymorfismu BDKRB2 -9/+9

-9/-9 -9/-9 +9/+9

genotyp
-9/+9 +9/+9 -9/+9
Vys2cm 0,391 0,998 0,459
Vys2MaxS 0,936 0,182 0,208
Vys2imp 0,720 0,812 0,999
Vys3cm 0,353 1,000 0,389
Vys3MaxS 0,151 0,607 0,764
Vys3Iimp 0,082 0,909 0,252
Cc300DQ 0,151 0,902 0,057
C300DH 0,810 0,438 0,111
C300NQ 0,191 0,654 0,020
C300NH 0,956 0,652 0,742

Graf 20: Krabicové zobrazeni tfi parametr( u Vys2 polymorfismu BDKRB2 -9/+9
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Graf 21: Krabicové zobrazeni tfi parametr( u Vys3 polymorfismu BDKRB2 -9/+9
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Graf 22: Krabicové zobrazeni C300DQ a C300DH polymorfismu BDKRB2 -9/+9
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Graf 23: Krabicové zobrazeni C300NQ a C300NH polymorfismu BDKRB2 -9/+9
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Genotypové rozlozeni u skupiny rozdélené dle vykonnosti a hracského postu

V grafech 24 a 25 jsou uvedeny genotypové frekvence u polymorfismu BDKRB2 -

Vv s

9/+49 pro skupiny rozdélené dle nejvyssi dosazené Urovné a hracského postu. Vyraznéjsi
rozdil ve frekvencich homozygotnich genotypl v rdmci skupin rozdélenych na zakladé
nejvyssi dosazené Urovné lze zaznamenat u genotypu -9/-9 u skupiny hracq, jejichz

nejvyssi dosazena uroven byla 2. nejvyssi ceskd fotbalova liga.

Graf 24: Genotypové frekvence BDKRB2 -9/+9 u skupin rozdélenych dle dosaZené vykonnostni rovné
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Graf 25: Genotypové frekvence BDKRB2 -9/+9 u skupin rozdélenych dle hraéského postu
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Polymorfismus ILIRN VNTR

Vyskyt genotypu u fotbalisti s dosazenymi vysledky v motorickych testech nad 80.

percentilem

Na zdkladé provedeného x? testu byla u vsech vykonovych proménnych
potvrzena, nebo neurena Ho a zamitnuta Hi. Zadné zdosazenych hodnot x?
neprekrocily hodnotu daného kvantilu 3,8415. Kompletni prehled dat je uveden
v tabulce 30.

Tabulka 30: Vyskyt genotyp( u fotbalistll s dosazenymi vysledky v motorickych testech nad 80.
percentilem u ILIRN VNTR

Prekroceni Prekroceni Prekroceni Prekroceni Prekroceni Prekroceni
Vykonové  Hodnota 80. 80. 80. 80. 80. 80.
proménné 2 percentilu Percentilu Percentilu Percentilu Percentilu Percentilu
AA (n =41) % - AA AB (n = 34) % - AB BB (n=5) % - BB
Vys2cm 1,874 6 37,50 10 62,50 0 0,00
Vys2MaxS / 11 61,11 7 38,89 0 0,00
Vys2imp 0,988 8 47,06 9 52,94 0 0,00
Vys3cm 1,874 6 37,50 10 62,50 0 0,00
Vys3Max$S 0,653 8 50,00 8 50,00 0 0,00
Vys3imp / 12 63,16 7 36,84 0 0,00
c300DQ 0,873 5 31,25 10 62,50 1 6,25
C300DH 0,090 5 31,25 9 56,25 2 12,50
C300NQ 0,050 8 50,00 7 43,75 1 6,25
C300NH 0,114 7 43,75 7 43,75 2 12,50
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Analyza rozptylu stfednich hodnot vykonovych proménnych u jednotlivych genotypt

U vysky vertikdlniho vyskoku bez dopomoci hornich koncetin a u vysky
vertikalniho vyskoku z podfepu byl statisticky vyznamny rozdil (p=0,022 respektive
p=0,033) dosazenych hodnot u genotypd AA a AB. U ostatnich 8 vykonovych
proménnych nebyl statisticky vyznamny rozdil mezi jednotlivymi genotypy
polymorfismu ILIRN VNTR (p<0,05). Pfehled p hodnot u jednotlivych vykonovych

proménnych je uveden v tabulce 31 a grafech 26 az 29.

Tabulka 31: Tabulka p hodnot analyzy rozptylu stfednich hodnot u polymorfismu ILIRN VNTR

AA AA AB
genotyp
AB BB BB
Vys2cm 0,022 0,996 0,451
Vys2Max$S 0,953 0,386 0,316
Vys2imp 0,145 0,931 0,441
Vys3cm 0,033 0,993 0,510
Vys3Max$S 0,231 0,358 0,080
Vys3imp 0,957 0,995 0,999
C300DQ 0,205 0,989 0,769
C300DH 0,189 0,258 0,760
C300NQ 0,932 0,954 0,888
C300NH 0,993 0,888 0,809

Graf 26: Krabicové zobrazeni tfi parametr( u Vys2 polymorfismu ILIRN VNTR

Vys2cm Vys2MaxS Vys2imp
55 - 3.4 4. +

32 3.8+

iy

50 -
36

as b

I

T
|
I il
| 1
I 1
— I
I 3.4+ |
I
| \ ) ‘
\ \ \ \ —
a0 + T | Vo { 32+ \
\ N T
1 H / \ \ "‘.‘ 1 A \
| | 26 \ | \ |
| ‘ \ I
! [ 3t — |
.l i m L) oy
al =
| | ! 281 | |
! 4L H | ! -
30 + I ! i |
£
2.2 x4 261 : :
1 €1
L +
25 . . . 2 . . . 24 . . .
AA AB BB AA AB BB AA AB BB

124



Graf 27: Krabicové zobrazeni tfi parametr( u Vys3 polymorfismu ILIRN VNTR
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Graf 28: Krabicové zobrazeni C300DQ a C300DH polymorfismu ILIRN VNTR
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Genotypové rozlozeni u skupiny rozdélené dle vykonnosti a hracského postu

V grafech 30 a 31 jsou uvedeny genotypové frekvence u polymorfismu ILIRN VNTR

Vv

pro skupiny rozdélené dle nejvyssi dosazené Urovné a dle hraéského postu. Vysledky

neukazuji vyraznéjsi rozdil ve frekvencich homozygotnich genotypl u jakékoliv ze

sledovanych skupin.

Graf 30: Genotypové frekvence ILIRN VNTR u skupin rozdélenych dle dosazené vykonnostni Urovné
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Graf 31: Genotypové frekvence ILIRN VNTR u skupin rozdélenych dle hrac¢ského postu
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Polymorfismus NOS3 Glu298Asp

Vyskyt genotypu u fotbalisti s dosazenymi vysledky v motorickych testech nad 80.

percentilem

Na zdkladé pravidel pro vypolet x? nebylo moiné u vétSiny vykonovych
proménnych stanovit hodnotu x?. Jedinou vyjimkou byla proménna C300NH, u které
byla potvrzena Ho a zamitnuta Hi. Hodnota x? (2,282) neptekrodila hodnotu daného
kvantilu (3,8415). Kompletni pfehled dat je uveden v tabulce 32.

Tabulka 32: Vyskyt genotyp( u fotbalistli s dosazenymi vysledky v motorickych testech nad 80.
percentilem u NOS3 Glu298Asp

Prekroceni N ., Prekroceni N ., Prekroceni Y .,
Prekroceni Prekroceni Prekroceni
, . 80. 80. 80.
Vykonové N ) 80. ) 80. ) 80.
- Hodnota x percentilu — . Percentilu — . Percentilu — .
proménné Percentilu % Percentilu % Percentilu %
Glu/Glu Glu/Glu Glu/Asp Glu/As Asp/Asp Asp/As
(n = 26) (n=32) P {(n=2) PP
Vys2cm / 12 75,00 4 25,00 0 0,00
Vys2MaxS / 11 61,11 7 38,89 0 0,00
Vys2imp / 15 88,24 2 11,76 0 0,00
Vys3cm / 11 68,75 5 31,25 0 0,00
Vys3MaxS / 11 68,75 5 31,25 0 0,00
Vys3imp / 12 63,16 7 36,84 0 0,00
€300DQ / 12 75,00 4 25,00 0 0,00
C300DH / 13 81,25 3 18,75 0 0,00
C300NQ / 12 70,59 5 29,41 0 0,00
C300NH 2,282 12 70,59 4 23,53 1 5,88

Analyza rozptylu stfednich hodnot vykonovych proménnych u jednotlivych genotypu

U sily extenzorl dominantni konletiny pfi Uhlové rychlosti 300°.s*
[Nm.kg-1] byl statisticky vyznamny rozdil (p=0,009) dosazenych hodnot mezi genotypy
Glu/Glu a Glu/Asp. U ostatnich 9 vykonovych proménnych nebyl statisticky vyznamny
rozdil mezi jednotlivymi genotypy polymorfismu NOS3 Glu298Asp (p<0,05). Prehled p
hodnot u jednotlivych vykonovych proménnych je uveden v tabulce 33 a grafech 32 az

34.
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Tabulka 33: Tabulka p hodnot analyzy rozptylu stfednich hodnot u polymorfismu NOS3 GIu298Asp

Glu/Glu Glu/Glu Asp/Asp
genotyp
Glu/Asp Asp/Asp Glu/Asp
Vys2cm 0,234 0,122 0,330
Vys2MaxS 0,685 0,515 0,689
Vys2imp 0,472 0,230 0,424
Vys3cm 0,196 0,164 0,424
Vys3MaxS 0,731 0,537 0,399
Vys3imp 0,987 0,401 0,437
C300DQ 0,009 0,206 0,739
C300DH 0,272 0,880 0,597
C300NQ 0,524 0,989 0,977
C300NH 0,432 0,972 0,810

Graf 32: Krabicové zobrazeni tfi parametr(i u Vys2 polymorfismu NOS Glu298Asp
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Graf 33: Krabicové zobrazeni tfi parametr( u Vys2 polymorfismu NOS3 Glu298Asp
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Graf 34: Krabicové zobrazeni C300DQ a C300DH polymorfismu NOS3 Glu298Asp
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Graf 35: Krabicové zobrazeni C300NQ a C300NH polymorfismu NOS3 Glu298Asp
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Genotypové rozlozeni u skupiny rozdélené dle vykonnosti a hracského postu

V grafech 36 a 37 jsou uvedeny genotypové frekvence u polymorfismu NOS3
Glu298Asp pro skupiny rozdélené dle nejvyssi dosazené Urovné a hracského postu.
Mirné vyraznéjsi rozdil ve frekvencich homozygotnich genotypl v ramci skupin
rozdélenych na zakladé hracského postu lze zaznamenat u genotypu Glu/Glu
u zéloznika.

Graf 36: Genotypové frekvence NOS3 Glu298Asp u skupin rozdélenych dle dosazené vykonnostni Grovné
NOS3 Glu298Asp
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Graf 37: Genotypové frekvence NOS3 Glu298Asp u skupin rozdélenych dle hra¢ského postu
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Polymorfismus UCP2 Ala55Val

Vyskyt genotypu u fotbalisti s dosazenymi vysledky v motorickych testech nad 80.

percentilem

Na zdkladé provedeného x? testu byla u vSech vykonovych proménnych
potvrzena Ho a zamitnuta Hi. Zadné z dosazenych hodnot x? nepiekrocily hodnotu
daného kvantilu 3,8415. Kompletni pfehled dat je uveden v tabulce 34.

Tabulka 34: Vyskyt genotypl u fotbalist(i s dosazenymi vysledky v motorickych testech nad 80.
percentilem u UCP2 Ala55Val

Prekroceni Y . Prekroceni Y . Prekroceni " .
Prekroceni Prekroceni Prekroceni
, . 80. 80. 80.
Vykonové 5 . 80. . 80. . 80.
. Hodnota y- percentilu — . Percentilu — . Percentilu — .
proménné Percentilu % Percentilu % Percentilu %
Ala/Val Ala/Ala Ala/Val Ala/Val val/Val Val/Val
(n=24) (n=44) (n=12)
Vys2cm 0,340 6 37,50 6 37,50 4 25,00
Vys2MaxS 0,131 5 27,78 9 50,00 4 22,22
Vys2imp 0,716 6 35,29 6 35,29 5 29,41
Vys3cm 1,255 5 31,25 5 31,25 6 37,50
Vys3MaxS 0,406 3 18,75 10 62,50 3 18,75
Vys3imp 0,594 5 26,32 7 36,84 7 36,84
€300DQ 0,156 4 25,00 8 50,00 4 25,00
C300DH 0,501 4 25,00 10 62,50 2 12,50
C300NQ 0,147 5 29,41 7 41,18 5 29,41
C300NH 0,856 2 11,76 11 64,71 4 23,53

Analyza rozptylu stfednich hodnot vykonovych proménnych u jednotlivych genotypu

U vysky SJ [cm] byl statisticky vyznamny rozdil dosazenych hodnot u genotypl
Val/Val oproti dvéma zbylym genotypim Ala/Ala (p=0,027) a Ala/Val (p=0,010).
Statisticky vyznamny rozdil (p=0,044) byl také zaznamendn u impulzu sily SJ [N.s.kg-1]
mezi genotypy Val/Val a Ala/Val. U ostatnich 8 vykonovych proménnych nebyl statisticky
vyznamny rozdil mezi jednotlivymi genotypy polymorfismu UCP2 Ala55Val (p<0,05).
Pfehled p hodnot u jednotlivych vykonovych proménnych je uveden v tabulce 35

a grafech 38 a7 41.
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Tabulka 35: Tabulka p hodnot analyzy rozptylu stfednich hodnot u polymorfismu UCP2 Ala55Val

Ala/Ala Ala/Ala Val/Val

genotyp
Ala/Val Val/Val Ala/Val
Vys2cm 1,000 0,107 0,071
Vys2MaxS 0,978 0,681 0,540
Vys2Imp 0,556 0,307 0,044
Vys3cm 0,988 0,027 0,010
Vys3MaxS 0,522 0,094 0,340
Vys3Imp 0,990 0,251 0,239
C300DQ 0,958 0,595 0,682
C300DH 0,548 0,755 0,999
C300NQ 0,913 0,156 0,214
C300NH 0,372 0,610 1,000

Graf 38: Krabicové zobrazeni tfi parametr(i u Vys2 polymorfismu UCP2 Ala55Val
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Graf 39: Krabicové zobrazeni tfi parametr( u Vys3 polymorfismu UCP2 Ala55Val
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Graf 40: Krabicové zobrazeni C300DQ a C300DH polymorfismu UCP2 Ala55Val
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Graf 41: Krabicové zobrazeni C300DQ a C300DH polymorfismu UCP2 Ala55Val
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Genotypové rozlozeni u skupiny rozdélené dle vykonnosti a hracského postu

V grafech 42 a 43 jsou uvedeny genotypové frekvence u polymorfismu UCP2
Ala55Val pro skupiny rozdélené dle nejvyssi dosazené urovné a dle hracského postu.
Vysledky neukazuji vyraznéjsi rozdil ve frekvencich homozygotnich genotypu u jakékoliv
ze sledovanych skupin. Respektive rozdily v rozlozeni genotypl u jednotlivych skupin
jsou variabilni, bez konkrétniho trendu s vyraznou odliSnosti jednoho genotypu u jedné

ze skupiny.

Graf 42: Genotypové frekvence UCP2 Ala55Val u skupin rozdélenych dle dosazené vykonnostni Grovné
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Graf 43: Genotypové frekvence UCP2 Ala55Val u skupin rozdélenych dle hracského postu
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8 DISKUZE

Diskuze je rozdélena na 3 Casti. Prvni z nich je diskuze nad obsahem disertace
a shrnuti zjisténych vysledku a jejich predlozeni v kontextu dfive provedenych vyzkuma
v oblasti sportovni genetiky s podobnou, nebo stejnou metodikou. Druhou ¢asti diskuze
je zasazeni celé prace do kontextu omezenich soucasného (celosvétového) stavu
poznani sportovni genetiky a do kontextu limitd vyzkumu samotného. Treti Casti je
vyzkumy podloZzené zamysleni nad celou oblasti sportovni genetiky a moznosti jejiho

smérovani v budoucnosti.

Diskuze k obsahu a vysledkiim disertace a jejich kontext s dalSimi

studiemi

Disertacni prace s tématem sportovni genetiky byla zvolena z dlvodu snahy o
poznani molekuldrné-genetické podstaty rychlostnich schopnosti a na zakladé
skuteénosti, Ze vyzkum v této oblasti je jiz nékolik desetileti b&7nou praxi (i kdyz v Ceské
republice je stale spiSe raritou). Prvni velky vyzkumny projekt v této oblasti se datuje jiz
do 70. let. 20. stoleti a byl spojen s OH v Mexiku v roce 1968 (De Garay et al., 1975).
Dalsim zasadnim milnikem pro oblast sportovni genetiky byl rok 1998 a publikovani
¢lanku o vlivu genotypu Il polymorfismu ACE 1/D na vytrvalostni sportovni vykon
v ¢asopise Nature (Montgomery et al., 1998). Oblast zkoumani sportovni genetiky se
neustale rozsifuje, a to minimalné co do poctu publikovanych ¢lankd a zkoumanych
genovych polymorfismU. Potvrzuji to prehledové védecké c¢lanky, véetné vytvorené
mapy genl spojenych se sportovni vykonnosti, ktera byla predstavena a aktualizovdna
v prvnim desetileti 21. stoleti (Ahmetov et al., 2016; Bray et al., 2009; Lightfoot, Hubal,
& Roth, 2019; Wang, Padmanabhan, et al., 2013). Tento fakt naznacuje, Ze jde v oblasti
sportu o celosvétové fesené téma, u kterého se da predpokladat, ze bude stale vice

rezonovat také v ndasledujicich letech.

Na zakladé provedené reserse studii (viz. prehled vyzkumU ve sportovni genetice
v kapitole 4.1 Genetickd podminénost rychlostniho a silového vykonu) jsou asociacni
studie, které hledaji souvislost mezi dosazenou sportovni vykonnosti a genotypy

zvolenych polymorfism(, nejcastéjsi variantou zkoumani vlivu genetickych dispozic na
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sportovni vykonnost. Tento zpUsob zkoumdni vlivu klade velky ndrok na testovany
soubor, respektive na zajisténi dostatecného mnoiZstvi testovanych subjekt
s extrémnim fenotypem, v tomto ptipadé s vysokou sportovni vykonnosti. DalSim bézné
pouzivanym zplsobem pro uréeni vlivu genetickych predispozic na sportovni vykonnost
je hledani souvislosti mezi genetickymi predispozicemi a vysledky ve vybranych
motorickych testech. Tento zpUsob je naro¢ny zejména na sbér dat. V této disertacni
praci jsou vyuzity oba zminéné zpusoby. Byli testovani fotbalisti 1. a 2. Ceské nejvyssi
fotbalové ligy (vice jak 1/3 znich byla nebo je vrlznych kategoriich ¢lenem
reprezentacniho vybérl svého statu). JelikoZz cilem disertacni prace bylo urcit vliv
genovych polymorfismd na uroven rychlostni schopnosti, tak byly u testovanych
fotbalist(l provedeny také motorické testy, které jsou pouzivané k nepfimému stanoveni
urovné rychlostni schopnosti (Cormie et al., 2010; Gregor et al., 1979; Impellizzeri et al.,
2008). Prestoze studie (Little & Williams, 2003; Mohr et al., 2003) potvrzuji vysokou
uroven rychlostnich schopnosti u fotbalist(l, tak vykonnost ve fotbale je ovlivnéna vice
faktory (Sullivan et al., 2014), mezi které jednoznacné patfi Urovenn naucenych

dovednosti.

Na zakladé vysledk( x? byla u maximalni sily SJ [N.kg] v pfipadé polymorfismu
ACTN3 R577X (x?=4,632, frekvence RX genotypu 81,25 %), u impulzu sily SJ [N.kg]
u polymorfismu BDKRB2 -9/+9 (x?=4,76, frekvence -9/+9 genotypu 78,95 %) potvrzena
souvislost (zamitnuta Ho a potvrzena Hi) s vysledky dosazenymi v motorickych testech.
Souvislost byla testovana u 10 parametr( zvolenych motorickych test a 7 genetickych
polymorfism(. Z celkového poctu 70 moznosti pro zamitnuti Ho a potvrzeni Hi se tak
stalo pouze 2x, pficemz u obou polymorfisma byly zastoupeny prevainé heterozygotni
genotypy (RX - 81,25 %, -9/+9 - 78,95 %). To znamena, Ze vliv homozygotnich genotypl
i u téchto dvou pozitivnich vysledkl byl zanedbatelny. Zjisténé vysledky omezuje také
fakt, Ze u AMPD GIn12X a NOS3 Glu298Asp nemohl byt proveden x? z divodu
nepritomnosti nékterého z genotypu ve skupiné testovanych fotbalist(, ktefi presahli
pozadovany 80. percentil vykonu ve zvoleném testovaném parametru. Tento stav neni

ve vyzkumech v oblasti sportovni genetiky vyjimeény.

Pro vyhodnoceni zjisténych vysledkl v motorickych testech s vyuZitim urceni

hranice na zakladé zvoleného percentilu byl v pfipadé této prace zvolen 80. percentil.
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Hodnota percentilu byla nastavena tak, aby oddélovala vynikajici vykony od ostatnich,
ale zaroven, aby tuto hranici prekrocil dostate¢ny pocet testovanych subjektl pro
moznost statistické analyzy. Plvodnim zamérem bylo nastaveni hranice na 90.
percentilu, to ale nebylo moZzné vyuZit z dlvodu jejiho prekroceni nedostatecnym
poctem subjektd. Vyuziti percentilu, ktery rozdéluje dosazené vysledky v motorickych
testech bylo ve studiich nékolikrat vyuZito (Ahmetov et al., 2013; Balkd, 2017; Koku et
al., 2019; Petr et al., 2014; Zarebskarebska et al., 2016; Zehsaz et al., 2019). Dle mého
nazoru je pravé rozdéleni vysledkl dosazenych v motorickych testech zasadni pro
zjisténi jejich asociace s genotypy sledovanych polymorfismd. V uvedenych, ale také
dalSich studii, je vyuzivano zejména testovani analyzy rozptylu pro urcéeni statistického
rozdilu/souvislosti jednotlivych genotypd u vybranych vykonovych proménnych.
PFipadny statisticky rozdil (béZzné zvoleném na hranici p<0,05), ale jesté neurcuje kvalitu
dosazeného vykonu. Vysledek naznaduje pouze pfipadny rozdil mezi jednotlivymi
genotypy u testovaného souboru. V této disertacni praci byla také, pro rozsiteni analyzy
vysledk(l, vyuZita analyzu rozptylu. Konkrétné pak Kruskal-Wallistv test pro analyzu
rozptylu u neparametrickych dat. Stejné jako vysledky zjisténé pomoci x?, tak také
vysledky z analyzy rozptylu naznacuji zanedbatelnou souvislost jednotlivych genotypt
s vysledky dosazenymi v motorickych testech. Pouze u vysky SJ [cm] byl u polymorfismu
UCP2 Ala55Val zjistén statisticky rozdil homozygotniho genotypu Val/Val oproti dvéma
zbyvajicim genotyplm Ala/Ala (p=0,027) a Ala/Val (p=0,010). U dalsich ¢tyf vykonovych
proménnych (viz. kapitola 7 Vysledky) byl zjistén statisticky rozdil pouze mezi dvéma
genotypy (homozygotnim a heterozygotnim). Vysledky zjisténé na zakladé x? a
Kruskal-Wallisova testu tak ukdazaly velmi zanedbatelnou souvislost mezi genetickymi
polymorfismy a vysledky dosazenymi v motorickych testech. Potvrzuji tak zamitnuti
souvislosti z dalSich studii (Ahmetov & Fedotovskaya, 2015; Papadimitriou et al., 2018;
Rankinen et al., 2016). Na zakladé drive provedenych studii (Ahmetov & Fedotovskaya,
2015; Fang et al., 2013; Papadimitriou et al., 2016), které ukazaly pozitivni asociaci
rychlostné silového vykonu s nékterymi genetickymi polymorfismy (nejéastéji se jednalo
o polymorfismy ACE rs1799752 a ACTN3 rs1815739), se predpokladalo, ze minimalné u
téchto 2 nejcastéji zkoumanych a kladné asociovanych polymorfism( (respektive jejich
genotypl) se pozitivni souvislost, alespon u nékterych ze sledovanych parametri, také
projevi. Dfive provedené studie potvrzuji, Ze zjisténé vysledky nejsou vyjimecné,
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soucasné ale tim padem také naznacuji (stejné jako negativni vysledky dalSich studii), Zze
cesta knalezeni pfimé souvislosti mezi genetickymi predispozicemi a parametry
charakterizujici sportovni vykonnost, je jesté dlouha (pokud vibec nékdy dojde k jejimu
urceni). Tento fakt souvisi nejen s omezenimi této studie, ale celého sportovné-

genetického vyzkumu. Jednotlivd omezeni jsou popsana déle v této kapitole.

Stejné jako v dalSich studiich (Ben-Zaken et al., 2019; MacArthur & North, 2004;
Seto et al., 2013) jsou v kapitole 7 Vysledky porovnany genotypové a alelické frekvence
u zkoumanych polymorfism u skupin, které jsou rozdélené na zdkladé dosazené
hracéské Urovné a hracského postu. Frekvence u genotypt jsou na rozdil od vétSiny studii
popsany bez stanoveni statistického rozdilu mezi nimi. Stejné jako u Casti z kapitoly 7
Vysledky, ve které jsou deskriptivné popsana zjisténa data u vykonovych proménnych u
jednotlivych sledovanych skupin, tak i frekvence jednotlivych genotypl je uvedena

zejména pro celkovy obraz o zjisténych vysledcich.

Pro genetickou analyzu byla v disertaci vyuZzita metoda PCR, kterd je ve sportovné
genetickych vyzkumech dlouhodobé béiné aplikovanou a nejrozsifenéjsi metodou
(Ahmetov, Mozhayskaya, et al., 2006; Folland et al., 2000; Koku et al., 2019;
Papadimitriou et al., 2016). Jednim z dlvodu je, Ze s ni Ize otestovat predem zvolené
genetické SNP a jeji finanéni naroénost je Unosna také v ramci mensich vyzkumnych
projektd. Na druhou stranu poskytuje jen omezeny pohled na celkovy geneticky profil
testovanych subjektl. Naopak z dlivodu vysoké finanéni narocnosti a také zhorsené
dostupnosti nebyly v disertacni praci vyuzity pokrocilejSi metody, které umoziuji
analyzu casti nebo celého genomu. Tyto metody se i ve sportovni genetice v mensi
Pickering, Suraci, et al., 2019; Rankinen et al., 2016). Je pravdépodobné, Ze narlstajici
trend bude stale pokracovat, jelikoz aktivity a projekty prednich védcl z oboru sportovni
genetiky tomu nasvédcuji. Jde zejména o snahu zmapovani a shromazdéni co nejvétsiho
poctu genetickych vzorkd a nasledné také zmapovani genomu od subjektl s elitnim
sportovnim fenotypem. Potvrzuje to napfiklad vznik kolaborativniho konsorcia pod

nazvem Athlome Project Consortium v roce 2015 (Pitsiladis et al., 2016).

Jak je uvedeno v kapitole 3.1 Testovdni motorickych schopnosti, tak v soucasné

chvili neexistuji zplisoby a metody, podle kterych by bylo mozné pfimo a jednoznacné

138



stanovit a porovnat dudroven rychlostnich schopnosti u sledovanych osob.
Mezi nejpresnéjsi zplsob, ktery tuto Uroven urcuji, patfi stanoveni typu svalovych
vldken, které jsou zastoupeny v jednotlivych svalovych partiich daného sportovce.
K pfesnému uréeni morfologie, a tedy typu svalovych vldken, je zapotfebi vyuzit invazivni
metodu svalové biopsie, pri které dochazi k preparaci ¢asti svalu (zpravidla z vastus
lateralis). Svalova morfologie je nasledné urc¢ena pomoci histochemickych metod. Jelikoz
metodu invazivni svalové biopsie je problematické v Ceské republice realizovat (na rozdil
od univerzity severskych evropskych statl), tak pro vyzkum v této disertaci byly zvoleny
jiné neinvazivni metody (motorické testovani), jejichz vysledky ukazuji Uzkou souvislost
s Urovni rychlostnich schopnosti u daného clovéka. Avsak vime, Ze pravé rychlostni
schopnost je jedna z nejvice geneticky determinovanych sloZzek vykonovych parametru
sportovce a je kromé jiného spojena s typem svalovych vldken, které jsou v kosternich

svalech zastoupeny.

Limity a omezeni disertacni prace a celkové vyzkumt ve sportovni

genetice

Jednim z hlavnich faktor(i omezujici nejen tuto disertacni préci, ale také celkové
soucasny vyzkum ve sportovni genetice je testovany soubor, respektive jeho velikost.
V pripadé jakékoliv metodologické varianty pro hledani vztahu genetickych predispozic
a vybranych vykonovych proménnych (dosazend sportovni vykonnost, vykon
v motorickych testech a dalSich parametrech) je zasadni, ale pfitom znacné
problematické, mit dostatecné velky soubor proband( pro otestovani tak, aby bylo
mozné predlozit vysledky s dostatecnou statistickou vdhou (Eynon, Ruiz, et al., 2011;
Hong & Park, 2012; Seibert, Xue, Fried, & Walston, 2001). Dostatec¢nd velikost
testovaného souboru se velmi obtizné zajistuje, protoze u extrémniho sportovniho
fenotypu, kterym je napfiklad predpoklad k rychlostni schopnosti, je zamérem testovat
napf. probandy s co mozna nejvyssi zavodni vykonnosti. At uz jde o jakoukoliv Uroven
(Olympijské hry, mistrovstvi svéta, mistrovstvi republiky), tak pocet medailistl na
sprinterskych tratich je omezen. Jde maximalné o desitky, poptipadé stovky probandi
a s pripadné snizujicimi se naroky na vykonnost se snizuje také ocekavany predpoklad
k danému fenotypu. Se skutecnosti, Ze je tézké zajistit dostatecny pocet probandu

s vybranym fenotypem, se potyka vétSina védcl zabyvajicich se tematikou sportovni
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genetiky. Ve studiich se tak béiné objevuje podobny nebo nizsi pocet testovanych
subjektll, nez byl testovan v této disertacni praci (Jeremic et al., 2019; Santiago et al.,
2008; Valdivieso et al., 2017). Vyzkum v oblasti sportovni genetiky pravé na zdkladé
zminénych ddvod( sméfuje ke spojovani zjisténich vysledk(, respektive ke spojovani
databdze odebranych vzorkl se specifickym fenotypem od nékolika vyzkumnych tyma.
Tento fakt potvrzuje vznik konsorcii a ¢lank(, u kterych byly pouzity vzorky odebrané

nékolika vyzkumnymi tymy (Papadimitriou et al., 2016; Pitsiladis et al., 2016).

V pfipadé této disertaCni prace se omezeni v oblasti testovaného souboru tykalo
jednak jeho velikosti (n=80), ale také jeho specificnost k vybranému fenotypovému
predpokladu (rychlostni schopnosti). U testované skupiny fotbalistG mulze byt
predpoklad k rychlostni schopnosti nizsi, nez napfiklad u bézc na 100 metrQ a také je
problémem, Ze ho nelze jednoznacné urcit. | pfesto jsou ve sportovné genetickych
studiich zamérenych na rychlostni schopnost fotbalisti vyuZivani jako testované subjekty
(Koku et al., 2019; Meckel et al., 2019; Pickering, Suraci, et al., 2019; Santiago et al.,
2008). Testovani fotbalistu a jejich rychlostniho prfedpokladu Ize opfit o studie (Faude et

al., 2012; Mohr et al., 2003), které sledovaly rychlost hra¢d béhem fotbalového utkani.

Jedno z dalSich vyznamnych omezeni ovliviujici vyzkum ve sportovni genetice je,
Ze stale prevladaji studie (v€etné této disertacni prace), které testuji vytipované
genetické polymorfismy, které jsou na zdkladé své funkce asociovadny s vybranym
fenotypem (Drozdovska, Dosenko, et al., 2013; Papadimitriou et al., 2016; Petr et al.,
2014). Avsak lidskd DNA obsahuje vice jak 20 000 gen0 ovliviiujicich kédovani protein(
(Ensembl, 2019b), tzn., Ze vliv nékterych z genli nemusi byt zatim doposud ani zndm. Se
sniZujici se cenou testovani celého genomu, nebo jeho hlavnich ¢asti (Schwarze et al.,
2019), pribyva také studii, které tuto snazsi dostupnost vyuZzivaji a ukazuji tak smér

budoucim vyzkumim (Rankinen et al., 2016).

Vyzkum v oblasti sportovni genetiky je ovlivnén, potaimo omezen také
komplexnosti sportovniho fenotypu (Dovalil & Choutka, 2012). Zkoumani dosazenych
vysledk(, nebo vykonnostniho statusu sportovce s genotypy vybranych genetickych
polymorfism, které je ve studiich provadéno nejcastéji, mlze byt zatizeno vyznamnou
chybou zplsobenou opomenutim (neurcenim) faktord, které maji na vysledny vykon

znacny vliv. Prvnim (alespon ¢astecnym) fesenim tohoto problému muze byt zajiSténi,
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co mozna nejvétsiho poctu sledovanych probandu. Tento zplsob mUzZe vyskyt pfipadné
chyby snizit, ale jen tézko ho muze zcela eliminovat. Nelze ani urcit u kterych faktor( se
tak stane. Druhou a ve vyzkumech jiz realizovanou variantou, je zaméreni se na co
mozna nejkonkrétnéjsi parametr, ktery je prokazatelné spojeny se sportovni vykonosti.
Muze jit napriklad o zastoupeni typu svalovych vldken ve vztahu ke genotyplm

sledovanych polymorfism( (Broos et al., 2019; Valdivieso et al., 2017).

Dals$im bodem v oblasti omezeni a limit( vyzkumu ve sportovni genetice je faktor
epigenetiky. Jelikoz epigenetika hraje svou roli u mnohych chorob, poruch imunity,
nebo nervového systému (Tollefsbol, 2017), tak se da svelkou pravdépodobnosti
predpokladat, Ze muze mit vliv také na procesy a funkce lidského organismu,
které ovliviiuji sportovni vykonnost. Objasnéni princip(, které ovliviiuji genovou expresi,

a tedy zmény fenotypu je tématem zkoumadni nejen ve sportovni genetice.
Vyhledy a smérovani sportovni genetiky v budoucnu

Dulezitou myslenkou a informaci, ktera se prolina touto praci, ale také soucasny
stav pozndni v oblasti sportovni genetiky je, Ze jakykoliv znak sportovniho fenotypu je
vice ¢i méné komplexni a jeho vysledna podoba je ovlivnéna mnoha faktory (genetickymi
i negenetickymi), pficemz pravé vliv téch genetickych je prakticky neoddiskutovatelny
(Ahmetov et al., 2016; Guth & Roth, 2013; Lippi, Longo, & Maffulli, 2010; Petr, 2017). |
presto, ze v poslednich letech dochazi k vyraznému posunu a rozvoji technologii, které
umozniuji rychleji a levnéji zkoumat a odhalovat molekuldrné-genetickou podstatou
fenotypového znaku, pres témér exponencialni nardst mnozstvi védeckych praci v této
oblasti (Ahmetov et al., 2016), pres zajimavé védecké ndlezy, tak o genetickém pozadi
sportovniho fenotypu vime stdle velmi malo. Z tohoto ddvodu je velmi zavadéjici se
snazit predikovat napfiklad sportovni talent na zakladé genotypu jedince (Vlahovich,
Fricker, Brown, & Hughes, 2017). Na druhou stranu védecké ¢lanky s timto tématem jsou
také publikovany (Jacob, Spiteri, Hart, & Anderton, 2018; Pickering, Kiely, Grgic, Lucia, &
Del Coso, 2019).

Existuje znacné mnozstvi védeckych studii, které dokladaji asociaci sportovniho
vykonu a genetiky (viz. pfehledova tabulka studii ve sportovni genetice v kapitole 4.1

Genetickd podminénost rychlostniho a silového vykonu). Ze soucasného stavu badani,
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ktery potvrzuji také studie z posledni let (Gineviciene et al., 2016; Papadimitriou et al.,
2016) se ukazuje, kam by mohla smérovat oblast sportovni genetiky v budoucich letech.
Jde o spojovani védeckych tyma, respektive spojovani genofondovych databazi. Hlavnim
dlvodem je fakt, Ze oblast sportovni genetiky je znacné omezena velikosti souboru,
ktery odpovida pozadovanému fenotypu (dosazeni urcité sportovni Urovné, dosazeni
nadstandartnich hodnot ve vybranych fyzickych testech nebo napfiklad podil svalovych
vldken ve svalu). Nejen z tohoto ddvodu se zd3, Ze spojovani vyzkumnych tym( a jejich
genetickych databazi, moznost sekvenovani celého lidského genomu, je budoucnosti

pokroku ve sportovni genetice.
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9 ZAVER

Dfive cCasto prezentovand myslenka, Ze jednim zhlavnich zdmérld vyzkumu
v oblasti sportovni genetiky je identifikace a objeveni sportovniho talentu, je v posledni
dobé autory ¢im dal méné zmifiovdna. SpiSe naopak jsou predkladany vysledky studii,
které ukazuji, Ze cesta k predloZeni takovychto predikci zatim neni mozna. S témito
zavéry se také shoduji vysledky a predloZzené shrnuti této disertacni prace. Ty ukazaly,
Ze pouze u dvou parametr( (u maximalni sily SJ a u impulzu sily SJ), kterymi byla nepfimo
sledovana rychlostni schopnost u 80 fotbalist(i 1. a 2. ceské fotbalové ligy, byl statisticky
potvrzen vliv genetického polymorfism0 (ACTN3 R577X a BDKRB2 -9/+9) na dosazeny
vysledek. U obou z nich ale jeSté k tomu prevladala frekvence heterozygotnich genotypt

(81,25 %, potazmo 78,95 %).

Pokud bych mohl doporucit, jak by mél dalsi vyzkum navdazat na vysledky nejen
této prace, ale zejména na vysledky dalSich zahranic¢nich studii, tak by Slo o zaméreni se
na analyzu odebranych genetickych vzorkli pomoci celogenomové sekvenace a
spojovani detailné popsanych databazi, takto zanalyzovanych vzork( (od subjektd
s pozadovanym fenotypem), mezi vice vyzkumnymi tymy. Primarnim cilem by tak nebylo
ziskani vysledkl z jednotlivych studii, ale vytvoreni rozsahlé databaze pro moznost

nasledného hledani souvislosti v rozsahlém a kompletné genové popsaném souboru.

S doporuéenimi pro dalsi vyzkum také souvisi, Ze pokud bych si mohl dovolit
odhadnout moment, kdy bude mozné predikovani sportovniho predpokladu na zakladé
genetickych predispozic jedince (pokud vibec nékdy), tak se jedna o dobu, kdy zakladem
takovéto predikce bude pravé rozsahly soubor sportovcl s vybranym fenotypovym

znakem, nebo souborem znak, u kterého bude provedena analyza celého genomu.

Na zakladé soucasného stavu poznani, bych podobné jako mnoho dalSich autorf
nejen z oblasti sportovni genetiky, chtél apelovat na opatrnost pred snahou provadéni
unahlenych zavérl, nebo pfijimani jednoznacnych doporuceni, které mohou byt
postaveny sice na znacném poctu asociacnich (korelac¢nich) studii, ale nejsou davany do
kontextu celé problematiky a soucéasnych limitaci v oblasti sportovné genetického
vyzkumu. lJinak feceno, vsoucasné chvili mize byt predkladani jakychkoliv zavér(

smérujicich k jednoznaé¢nému urceni asociace nékterého multifaktoridlniho sportovniho
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fenotypu (napfiklad rychlostni schopnosti) a genové predispozice jedince velmi
nepresné. Tento apel plati zejména na vyuzivani komercnich sluzeb, které se snazi jiz ted'
takto jednoznacné informace prekladat a co hiife stavét na nich tréninkové programy,

nebo odhadovat sportovni predispozice u mladych sportovc(.

| kdyZ v soucasné chvili nelze jednoznacné predikovat sportovni talent, nebo také
jakékoliv indikatory, které by ho mohly napomoci urcit, tak pokrok genetického
vyzkumu, rozvoj technologii, propojeni mezi vyzkumnymi tymy, dlouhodoby sbér
a pokrocila analyza dat, kterym vyrazné napomdhaji informacéni technologie,
nasvédcuje, Ze genetickd vybava jedince by mohla byt jednou z urcujicich informaci
nejen pro vybér vhodné sportovni aktivity, ale také pro vybér dalsich Cinitel ovliviujici
fungovani organismu (napfiklad nastaveni personalizované stravy), nebo pro vcasné
predchdzeni chorobam. Vysledem bude optimalizace okolnosti a podminek pro realizaci
sportovni aktivity na vSech urovnich, nebo také jednoduse pro zlepSeni kazdodenniho
Zivota. Tato optimalizace by tak mohla vést k prodlouzeni lidského Zivota, sniZeni rizika

onemocnéni napf. civilizatnimi chorobami anebo také snizeni rizika zranéni.

Sportovni genetika je stéle ,v plenkach” a to i pres strmy narUst védeckych praci,
které jsou v poslednich letech v této oblasti publikovany. Védci si to uvédomuiji, cemuz
nasvédcuji zavéry a doporuceni védeckych ¢lankl. Na paméti by to méli mit také trenéri,
rodi¢e a sportujici populace, kterd ma tendenci vyuzivat komercénich nabidek pro
jednoznaéné urceni predispozic pro vybrany sport, nebo pohybovou aktivitu.
Pravdépodobné ale prijde doba, kdy vysledky vyzkumu budou tak silné, Zze bude mozné
urcit vliv genetickych faktor(l na parametry spojené se sportovnim vykonem. Z tohoto
dlivodu si dovolim si tvrdit, Ze pokud chce Cesky sport a ceskda sportovni véda patfit ke

svétové Spicce, nebo se k ni alespon pribliZzovat, tak by tuto chvili nemély zaspat.
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Niézev grantu: Grantova agentura Univerzity Karlovy (GAUK)

Popis projektu: Projekt je zaméfen na uréeni miry zavislosti vytrvalostnich a rychlostnich schopnosti na p¥itomnosti
genetickych polymorfism ACE (I/D), BDKRB2 (+9/-9), NOS3 (Glu2983Asp), IL1 RN (VNTR-86bp), AMPDI1
(C34T), UCP2 (Ala55Val) a dalSich u vybrané skupiny sportoveii. Cilem projektu je zjistit, zda existuje rozdil v mite
vyskytu vybranych genetickych variant (polymorfismii) mezi vytrvalci a rychlostné silovymi sportovci a také zjistit zda
existuje souvislost mezi dosaZenych vysledkem ve vybraném motorickém testu zaméfeném na rychlostni schopnost a
pritomnosti vybranych genovych variant u probandii. Pitomnost vyse uvedenych genovych variant byla jiz v minulosti
testovana u 130 vytrvalostné trénovanych sportovet - triatlonistii. Projekt je roziifenim vytrvalostni kohorty o kohortu
rychlostné disponovanych jedincti. Vybér rychlostng disponovanych osob je vybérem zam&mym, pti¢emz ikolem bude
zahrnout takové sportovce, ktefi maji co mozna nejvétsi predpoklad k rychlostné-silovym &innostem (konkrétné
fotbalisty). Méfitkem pro zahrnuti sportovei do testované kohorty, bude jejich objektivng ovéFitelna vykonnost a
dosaZzené sportovni vysledky.
ZajiSt&ni bezpeénosti pro posouzeni odborniky: Ve vyzkumu nebudou pouZity invazivni metody. Vyzkum je
garantovan katedrou fyziologie a biochemie UK FTVS. Stéry slin z dutiny astni budou probihat v ramci predem
domluvenych setkani na trénincich probandii probihajicich v ramci jejich klubii v Ceské republice. V3echny &innosti
souvisejici s analyzou genetického materidlu (setfenych slin z dutiny tstni) budou probihat na Ustavu biologie a
lekafské genetiky na 1. 1ékaf'ské fakulté pod zaititou doc. MUDr. Ondreje Sedy, Ph.D. Vybrané védecké pracovisté ma
s témito analyzami dlouholeté zkuZenosti.

Etické aspekty vyzkumu: Osobni data budou anonymizovana. V maximéln{ moZné mife zajistim, aby ziskana data
nebyla zneuzZita. Vyzkumu se budou u¢astnit plnoleté a svépravné osoby.

Informovany souhlas: pfiloZen

Povinnosti viech a¢astniki vyzkumu na strang Fesitele je chranit Zivot, zdravi, distojnost, integritu, pravo na sebeurceni, soukromi
a osobni data zkoumanych subjektii, a podniknout k tomu veskera preventivni opatfeni. Odpovédnost za ochranu zkoumanych
subjektil leZi vZdy na Gcastnicich vyzkumu na strané fesitele, nikdy na zkoumanych, byt dali sviij souhlas k G&asti na vyzkumu.
Viichni Gcastnici vyzkumu na stran¢ fesitele musi brét v potaz etické, pravni a regulaéni normy a standardy vyzkumu na lidskych
subjektech, které plati v Ceské republice, stejné jako ty, jez plati mezindrodns.

Potvrzuji, Ze tento popis projektu odpovida navrhu realizace projektu a Ze pfi jakékoli zméné projektu, zejména pouZitych metod,

za3lu Etické komisi UK FTVS revidovanou Zadost. /
Podpis piedkladatele: 4% 7)

V Praze dne 4.1.2017
Vyjadieni Etické komise UK FTVS

SloZeni komise: Pfedsedkyné:doc. PhDr. Irena Parry Martinkova, Ph.D.
Clenové: prof. PhDr. Pavel Slepicka, DrSc,
doc. MUDr. Jan Heller, CSc.
PhDr. Pavel Hrasky, Ph.D.
Megr. Eva ProkeSova, Ph.D.
MUDr. Simona Majorova

Projekt prace byl schvélen Etickou komisi UK FTVS pod jednacim ¢islem: ...

dne:..: ... 2. 5.

Etickd komise UK FTVS zhodnotila predloZeny projekt a neshledala Z4dné rozpory s platnymi zasadami, predpisy a
mezinarodni smé&rnicemi pro provadéni vyzkumu, zahrnujiciho lidské tgastniky.

Resitel projektu splnil podminky nutné k ziskéni souhlasu Etické komise. %/2/
UNIVERZITA KARLOVA —
Fakult@zitiedHe ¥ Bovy a sportu podpis predsedkyné EK UK FTVS
José Martiho 31, 162 52, Praha 6
=20=
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Priloha 2: Informovany souhlas

INFORMOVANY SOUHLAS

Vazeny pane,

v souladu se VSeobecnou deklaraci lidskych prav, zdkonem ¢. 101/2000 Sb., o
ochrané osobnich Udajd a o zméné nékterych zadkon, ve znéni pozdéjsich predpist a
dalsimi obecné zdvaznymi pravnimi predpisy (jakoZ jsou zejména Helsinskd deklarace,
pfijatd 18. Svétovym zdravotnickym shromadZdénim v roce 1964 ve znéni pozdéjsich zmén
(Fortaleza, Brazilie, 2013); Zdkon o zdravotnich sluzbdch a podminkdch jejich
poskytovdni (zejména ustanoveni § 28 odst. 1 zdkona & 372/2011 Sb.) a Umluva o
lidskych prdvech a biomediciné ¢. 96/2001, jsou-li aplikovatelné), Vas zadam o souhlas
k odebrani genetického materidlu (slin z dutiny dstni) vramci mého vyzkumného

projektu s ndzvem Genetickd podminénost vytrvalostnich a rychlostnich schopnosti.

Vyzkum je realizovdn za finanéni podpory z prostfedkd Univerzity Karlovy. Cely
projekt je realizovan v rdmci UK a nedochazi k Zzadnym konfliktiim zajma a institucionalni
pfislusnosti vyzkumnika.

Cilem prace je urcit, zda existuje souvislost mezi vyskytem vybranych genovych
variant skupiny sportovcl (fotbalistl) a dosazeném vysledku v motorickém testu
zaméreném na rychlostni schopnost/explozivni silu. Druhym cilem bude porovnat vyskyt
vybranych genovych variant u skupiny sportovcd (fotbalistl) s predpokladem
k rychlostni schopnosti se sportovci (triatlonisty) s predpoklady k vytrvalostni
schopnosti.

Hlavni oblasti vyzkumnych metod jsou metody molekularni genetiky, jejichZ cilem
je stanoveni genotypul vybranych polymorfism( u vSech probandd. Odbér pro izolaci
DNA zahrnuje bezbolestny stér sliznice z dutiny Ustni. Tento stér bude proveden
samotnym probandem pod dohledem vyskolené osoby. lzolace DNA a naslednd
genetickd analyza s cilem urceni genotyp( budou realizovany laboratoremi Ustavu
biologie a lékarské genetiky, 1. lékarské fakulta UK v Praze v ramci dlouhodobé
spoluprace. Na zakladé informaci z dostupné literatury, ohledné vztahu genetickych

variant a sportovniho vykonu jsme vybrali nasledujici genetické varianty: ACE (I/D),
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BDKRB2, NOS3 (Glu2983Asp), ILIRN VNTR-86bp, AMPD1 (C34T), UCP2 (Ala55Val), ale je
pravdépodobné, Ze soubor bude doplnén o varianty dalsi.

Odbéru slin z dutiny Ustni je neinvazivni metodou, ktera bude probihat pouze
jednordzové. Pricemz doba vysettfeni nepfesahne 10 minut.

K vyzkumu budou vyuzity vysledky motorickych testd, kterych se probandi
Ucastnili v laboratofi sportovni motoriky na UK FTVS v dfivéjsi dobé.

V ramci vyzkumu po Vas budeme pozadovat informace o sportovni a tréninkové
historii probanda, které budou slouzit jako referenéni informace pti nasledné
sestavovani databdze sportovci. V budoucnu mohou byt genetické vysledky pouZity
jako také v dalSich studiich. Veskeré vysledky, ale budou vZdy zasadné anonymni!

Rizika provadéného testovani nebudou vyssi nez bézné ocekavana rizika u tohoto
typu testovani.

Projekt bude pfinosnym rozsifenim védeckych poznatk(i v oblastni sportovni
genetiky.

Odménou za Ucast ve vyzkumu je obdrZeni vysledk( genetické analyzy ve srovnani
s ostatnimi testovanymi probandy, ktera pfispéje k objasnéni sportovni vykonnosti.

Ziskana data budou zpracovdna a uchovdna v anonymni podobé a publikovand
v Ceskych a zahraniénich védeckych casopisech. Ziskana data budou statisticky
vyhodnocena a predloZena v publikovanych ¢lancich.

S vysledky prace (samotnou praci) se Ize seznamit po osobni dohodé (na zakladé
obdrzeného kontaktu).

V maximalni mozné mire zajistim, aby ziskana data nebyla zneuzita.

Jméno a pfijmeni predkladatele a hlavniho fesitele projektu Mgr. Dan Thiel

Podpis: weeveeeeeeeeeieiiinnens

Jméno a pfijmeni osoby, ktera provedla pouéeni Mgr. Dan Thiel

Prohlasuji a svym uvedenym vlastnoru¢nim podpisem potvrzuji, Ze dobrovolné
souhlasim se svoji Ucasti ve vySe uvedeném projektu a Ze jsem mél(a) moznost si fadné

a v dostatecném cCase zvazit vSechny relevantni informace o vyzkumu, zeptat se na vse
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podstatné tykajici se mé tGcasti ve vyzkumu a Ze jsem dostal(a) jasné a srozumitelné
odpovédi na své dotazy. Byl(a) jsem poucen(a) o pravu odmitnout Ucast ve vyzkumném
projektu nebo svij souhlas kdykoli odvolat bez represi, a to pisemné Etické komisi UK
FTVS, ktera bude ndsledné informovat predkladatele projektu.
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Priloha 3: Schéma procesu elektroforézy
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(autor: Magnus, 2006; https://cs.wikipedia.org/wiki/Elektrofor%C3%A9za)
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Priloha 4: Priklad vystupu z méreni sily flexorli a extenzort kolene

Exkawox (Con) Flooas (Conl

Right Side Curves Left Side Curves Set: 1

Isokinetic Con/Con Extensors (Con) Flexors (Con)

Speed 60/60 d/s 2 Reps Value CofVar %BW Value CofVar %BW Ratio

Peak Torque (Newton-Meters - Best Repetition)
Right 202 0.03 295 108 0.04 158 54
Left 183 0.01 265 115 0.08 167 63
Deficit 9 6

Work per Repetition (Newton-Meters - Best Repetition)
Right 202 0.02 295 125 0.02 182 62
Left 195 0.07 283 137 0.09 200 70
Deficit 3 9

Range of Motion (Degrees)
Right 1 0.00 90 0.00
Left 0 0.00 86 0.07

Isokinetic Con/Con Extensors (Con) Flexors (Con)

Speed 180/180 d/s 2 Reps Value CofVar %BW Value CofVar %BW Ratio

(autor: Dan Thiel, 2017)

Priloha 5: Odbérova sada pro analyzu DNA

s seaa _ S oraemans_ -

COPAN fOSSwebe cosf]
o= __aomarn - =8

(autor: https://www.copanusa.com/sample-collection-transport-processing/flogswabs/)
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https://www.copanusa.com/sample-collection-transport-processing/floqswabs/)

Priloha 6: Dokumentace z procesu vysouseni odebranych vzorku

L A5

(autor: Dan Thiel, 2017)

Priloha 7: Termocykler Sensoquest

(autor: https://www.sensoquest.de/products-2/labcycler-basic/?lang=en)
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Priloha 8: Elektroforeticka vana

(autor: https://www.camlab.co.uk/hul10-mini-plus-horizontal-gel-unit-p14402.aspx)

Priloha 9: Zarizeni pro detekci vystupli z elektroforézy

(autor: https://www.laboratorycontrols.com/shop/analyzers/syngene-gbox-chemi-16-bio-imaging-

system/ l
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Priloha 10: Prubéh testovani vertikalniho vyskoku CMJ1

(autor: Dan Thiel, 2017)

Priloha 11: Prubéh testovani vertikdlniho vyskoku CMJ2

(autor: Dan Thiel, 2017)
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Priloha 12: Prubéh testovani vertikalniho vyskoku SJ

Priloha 13: Sily vyprodukované béhem vertikalnim vyskoku

1600
1200
— FzIN]
200 —— Fz[N]
sila [N]
400
|:| —)
-400, 1 2

Cas [s]

(autor: Dan Thiel, 2017)
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Priloha 14: Prubéh testovani sily extenzora a flexort kolene 1/2

(autor: Dan Thiel, 2017)

Priloha 15: Prubéh testovani sily extenzora a flexora kolene 2/2

(autor: Dan Thiel, 2017)
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Priloha 16: Vykonové proménné, které nebyly zpracovany ve vysledcich

Vykonové proménna

Zkraceny nazev proménné

Zkratka proménné

Vék [let]

Télesna hmotnost [kg]
Télesna vyska [cm]
Vyska CMJ1 [cm]
Maximalni sila CMJ1 [N.kg-1]
Impulz sily CMJ1 [N.s.kg-1]
Vyska CMJ2 [cm]
Maximalni sila CMJ2 [N.kg-1]
Impulz sily CMJ2 [N.s.kg-1]
Vyska SJ [cm]
Maximalni sila SJ [N.kg-1]

Impulz sily SJ [N.s.kg-1]

Maximalni dosazena sila extenzord dominantni
koncetiny pfi Uhlové rychlosti 60°.s* [Nm.kg]
Maximalni dosazena sila extenzord dominantni
kondetiny pfi thlové rychlosti 180°.s* [Nm.kg]
Maximalni dosaZena sila extenzord dominantni
konéetiny pfi thlové rychlosti 300°.s* [Nm.kg™]
Maximalni dosazena sila flexor dominantni
koncetiny pti Uhlové rychlosti 60°.s* [Nm.kg]
Maximalni dosaZzena sila flexorl dominantni
konéetiny pfi thlové rychlosti 180°.s™* [Nm.kg™]
Maximalni dosazena sila flexor dominantni
konéetiny pfi thlové rychlosti 300°.s* [Nm.kg™]
Maximalni dosaZena sila extenzori nedominantni
konéetiny pfi Uhlové rychlosti 60°.s [Nm.kg?]
Maximalni dosazend sila extenzort nedominantni
koncetiny pfi Uhlové rychlosti 180°.s [Nm.kg?]
Maximalni dosazena sila extenzor nedominantni
koncetiny pfi Uhlové rychlosti 300°.s* [Nm.kg™]
Maximalni dosazena sila flexorli nedominantni
koncetiny pfi thlové rychlosti 60°.s* [Nm.kg™]
Maximalni dosazena sila flexorli nedominantni
koncetiny pfi Uhlové rychlosti 180°.s* [Nm.kg™]
Maximalni dosazena sila flexorli nedominantni

koncetiny pfi Ghlové rychlosti 300°.s* [Nm.kg™]

Vék [let]

Télesna hmotnost [kg]
Télesna vyska [cm]
Vyska CMJ1 [cm]
Maximalni sila CMJ1 [N.kg-1]
Impulz sily CMJ1 [N.s.kg-1]
Vyska CMJ2 [cm]
Maximalni sila CMJ2 [N.kg-1]
Impulz sily CMJ2 [N.s.kg-1]
Vyska SJ [cm]
Maximalni sila SJ [N.kg-1]

Impulz sily SJ [N.s.kg-1]

Sila extenzort dominantni koncetiny
60°.s1 [Nm.kg™?]
Sila extenzort dominantni koncetiny
180°.s* [Nm.kg?]
Sila extenzori dominantni koncetiny
300°.s [Nm.kg]
Sila flexord dominantni koncetiny
60°.s* [Nm.kg™]
Sila flexor dominantni koncetiny
180°.s* [Nm.kg?]
Sila flexord dominantni koncetiny
300°.s [Nm.kg]
Sila extenzor nedominantni koncetiny
60°.s [Nm.kg?]
Sila extenzor( nedominantni koncetiny
180°.s [Nm.kg?]
Sila extenzord nedominantni koncetiny
300°.st [Nm.kg1]
Sila extenzord nedominantni koncetiny
60°.st [Nm.kg]
Sila extenzord nedominantni koncetiny
180°.s* [Nm.kg?]
Sila extenzord nedominantni koncetiny

300°.st [Nm.kg1]

Vek

Hmotnost

Vyska

Vyslcm

Vys1MaxS

Vyslimp

Vys2cm

Vys2MaxS

Vys2lmp

Vys3cm

Vys3MaxS

Vys3Iimp

ce0DQ

C180DQ

C300DQ

C60DH

C180DH

C300DH

C60NQ

C180NQ

C300NQ

C60NH

C180NH

C300NH
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