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WSTEP

Sukces w sporcie determinowany jest wieloczynnikowo. O przewadze danego
sportowca nad innymi decyduje jego przygotowanie motoryczne, umiejetnosci techniczne,
psychiczne czy obrana w czasie walki taktyka. Zdaniem wielu teoretykow i praktykow
rywalizacje sportowa wygrywa si¢ jednak przede wszystkim mentalnoscia, czyli szeroko
rozumianymi predyspozycjami psychicznymi, w tym wolg walki, determinacjg czy odpornoscia
na poniesione porazki.

Jeden z gléwnych nurtow badan z zakresu nauk o kulturze fizycznej ma na celu
zdefiniowanie oraz zrozumienie podtoza wszystkich zmiennych majacych wptyw na poziom
sportowy. Jeszcze do niedawna gtownym przedmiotem badan w tym zakresie byly geny,
ktorych produkt ekspresji kojarzony byl z potencjatem motorycznym organizmu ludzkiego.
Przygotowywane na wzor koncepcji ,,modelu mistrza” zestawienia polimorfizmow
genetycznych, ktére potencjalnie predysponuja do osiggnigcia poziomu mistrzowskiego
w sporcie, dotyczyly najczesciej gendow kojarzonych z wilasciwosciami strukturalnymi
organizmu (np. gen ACTN3 zwigzany ze strukturg tkanki migéniowej), potencjatlem
fizjologicznym organizmu (np. gen NOS3 zwigzany z ci$nieniem krwi), przemianami
metabolicznymi (np. geny z rodziny PPAR zwigzane z poziomem przemian metabolicznych
zachodzacych w komorce) czy zwigkszonym ryzykiem odniesienia kontuzji w sporcie (np. gen
COL1A1 ktorego zmienno$¢ wptywa na wiasciwos$ci tkanek migkkich budujacych $ciggna i
wiezadla). Z kolei geny kojarzone z szeroko rozumianymi wlasciwosciami psychicznymi
istotnymi ze sportowego punktu widzenia zaczgto badaé stosukowo niedawno.

Pierwsza z prac dotyczacych zwiagzku podtoza genetycznego ze sferg psychiczng byta
publikacja Znazen i wsp. (2016), ktora dotyczyta zwigzku polimorfizmu ACE (I/D), ze
zwigkszong pewnoscig siebie oraz obnizonym poziomem lgku u sportowcow. Od tego czasu
zaobserwowa¢ mozemy znaczny wzrost liczby publikacji, a tym samym 1 poziomu wiedzy
dotyczacej genetycznego podloza wptywajacego na sfere psychiczng sportowcow. Nurt ten jest
silny na tyle, Ze niektdrzy sposrdd genetykdéw sportowych zaczgli nieoficjalnie wyodrebniaé
nowg subdyscypling, tj. psychogenetyke sportowa. Z drugiej jednak strony, poziom wiedzy z
zakresu opisywanego powyzej zagadnienia wcigz uznac¢ nalezy za niepelny 1 niewystarczajacy.
Droga do naukowego poznania i wyjasnienia zwigzku genetyki z psychologia, jaka stoi przed

badaczami — psychogenetykami sportowymi, wydaje si¢ jeszcze dluga i zawita.



Przygotowana przeze mnie pod kierunkiem prof. dr hab. n. med. Anny Grzywacz
rozprawa doktorska pt. ,,Psychogenetyka w sporcie, jako nowy kierunek badan nad
determinantami sukcesu sportowego — analiza na przykladzie wybranych polimorfizmow
genéw DRD2 i ANKK1” wpisuje si¢ w charakter opisanego powyzej nurtu badawczego.
Glownym jej celem jest poznanie genetycznego podtoza wybranych cech psychicznych,
mogacych mie¢ kluczowe znaczenie dla sportu. W sklad badan bedacych podstawa
przedktadanej rozprawy doktorskiej wchodzity analizy genetyczne dwodch polimorfizmow
gendéw zwigzanych z ukladem dopaminergicznym (odpowiednio gen receptora i biatka
wchodzacego w interakcje z receptorem dopaminy), tj. DRD2 rs6276 i ANKK1 rs1800497 oraz
badania psychologiczne na bazie inwentarza osobowosci NEO-FFI (ang. NEO Five-Factor
Inventory, Costa i McCrae 1992), ktéry bada nastepujace czynniki opisujace osobowosé:
otwarto$¢ na doswiadczenie, sumienno$é, ekstrawersje, ugodowoéé i neurotyczno$¢.

Wiedza i wnioski wynikajace z badan z zakresu psychogenetyki majg szerokie
zastosowanie nie tylko na wstgpnym etapie szkolenia sportowego (tj. doboru do sportu), ale
takze 1 na pozniejszych etapach procesu treningowego. Nie do przecenienia jest jednak warto$¢
naukowa wyptywajaca z tego typu badan dla rozwoju psychologii, medycyny i wielu innych
nauk dotyczacych multidyscyplinarnego zdrowia publicznego.



1.BADANIA GENETYCZNE W SPORCIE

1.1 Historia badan genetycznych w sporcie

Chociaz terminem uznawanym przez wielu genetykdéw sportowych za symboliczny
poczatek badan genetycznych w sporcie jest publikacja w Nature artykutu pt. ,,Human gene for
physical performance” (Montgomery i wsp. 1998), to badania tego typu maja o wiele dtuzsza
historie.

Poczatki genetyki w sporcie to tzw. ,,badania bez rozeznania genotypu”. Polegaly one
na obserwacji i porownywaniu cech fenotypowych najcze¢sciej w obrebie rodziny (np. bliznigt
lub dzieci adoptowanych) oraz pozniejszej probie prognozowania na tej podstawie poziomu
cech istotnych ze sportowego punktu widzenia. W duzym uproszczeniu, skoro ojciec 1 matka
sa wysocy, to wysokie bedzie takze ich dziecko. Przykladami tego typu badan moze by¢
chociazby dotyczaca rozmiarow i proporcji ciata praca Howalda z 1982 roku, czy stanowigca
o funkcjonalnej stronie organizmu (pracy uktadu krazeniowo-oddechowego) publikacja Godal
i Refsum z 1979 roku. Efektem finalnym tego typu badan byto opracowanie tzw. ,,wskaznikow
odziedziczalno$ci”, ktore dzielity poszczegodlne cechy organizmu na silnie uwarunkowane
genetycznie (a tym samym wytrenowane w malym zakresie) oraz w matym stopniu
uwarunkowane genetycznie (a wigc mogace by¢ wytrenowane w wiekszym zakresie).
Informacja o tym, ze, dla przyktadu, czynnik genetyczny odpowiada za 50% wartosci VO2max
czy az 82% sity migsniowej (Bouchard i wsp. 1995), w teorii pozwolitby na opracowanie
,modelu mistrza” pozwalajgcego na typowanie talentu sportowego nawet na wczesnym etapie
ontogenezy. Brutsaert i Parra (2009) w swojej pracy wyliczyli dluga liste¢ cech, ktore byly
przedmiotem tego typu badan, np. wydolnos¢ tlenowa i beztlenowsa organizmu, sit¢ migéniowa,
koordynacje czy proporcje wtokien migsniowych. Duzy wkiad wrozwd) wiedzy w tym
zakresie mieli takze naukowcy z Polski, w tym migdzy innymi profesorowie Jan Szopa i
Edward Mleczko z AWF Krakéw. Wraz z rozwojem metod biologii molekularnej rezultaty
,badan bez rozeznania genotypu” najczesciej ulegaty jednak bardzo krytycznej weryfikacji.

O ile ciezko jest uzna¢ za wykorzystanie metod biologii molekularnej proby okreslenia,
na podstawie obserwacji Ciatka Barra, ptci biorgcych udziat w zawodach sportowcow, o tyle z
cala pewnosciag do prob wykorzystania metod molekularnych doszto w czasie Igrzysk
Olimpijskich w 1968 roku w Meksyku, gdzie badaniu poddano migdzy innymi geny
determinujgce grupy krwi oraz geny powigzane z wydolnoscig tlenowg organizmu (Keul i wsp.
1970, DiPrampero i wsp. 1970).



Warto podkresli¢, ze poczawszy od Igrzysk Olimpijskich w Meksyku zaobserwowacé
mozna staty wzrost liczby badan opartych o metody biologii molekularnej. Ich skutkiem byto
przede wszystkim zdefiniowanie przysztych kierunkéw realizowanych badan i zakresow
tematycznych w obszarze nauk o kulturze fizycznej, w ktérych wykorzystywana bedzie
biologia molekularna. Wigcej informacji na ten temat znalez¢ mozna w ksigzce ,,Genetics of
Fitness and Physical Performance” (Boucharda i wsp. 1997), ktérej wydanie $miato mozna
uzna¢ za kamien milowy w historii genetyki sportowej bedacy podwaling wszystkich tego typu
badan w kolejnych latach.

Najczestszym celem, jaki stawiajg sobie naukowcy realizujacy badania z zakresu
genetyki sportowej, jest zbadanie genetycznego podloza szeroko rozumianego sukcesu
sportowego, poczawszy od predyspozycji do wykonywania okreslonego rodzaju wysitku,
a skonczywszy na czynnikach determinujacych zwiekszone ryzyko odniesienia okre§lonego
rodzaju kontuzji. W nurt ten wpisuje si¢ wspomniana w poczatkowym fragmencie podrozdziatu
praca pt. ,,Human gene for physical performance”. Od momentu jej opublikowania liczba prac

z zakresu genetyki sportowej stale wzrasta (Rys 1), osiggajac obecnie poziom kilkuset rocznie.
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Rys. 1 Wzrost liczby publikacji dotyczacych genetyki sportowej w latach 1997-2012 (wg Ahmetov
i Fedotovskaya, 2015).

Liczba nowych odkry¢, jakich dokonano dzigki wykorzystaniu genetyki w sporcie
| zwigzana z tym dynamika publikacyjna jest oczywiscie SciSle zwigzana z rozwojem technik
i metod badawczych. Bezsprzecznie za punkt zwrotny w genetyce, a co za tym idzie, takze i w

genetyce sportowej, byto odkrycie w 1987 r. przez Mullisa metody PCR (tancuchowej reakcji



polimerazy) (Mullis 1990). Odkrycie to, poprzez znaczne uproszczenie i przyspieszenie
procedur, wrgcz zrewolucjonizowato sposob prowadzenia badan genetycznych.

Z cala pewnoscig odkrycie to miato niebagatelny wplyw na kolejny ze zwrotnych
punktow w historii genetyki sportowej, jakim bylo rozpoczecie w 1992 roku wieloosrodkowego
projektu badawczego pt. ,,The HERITAGE family study (Health, Risk factors, exercise
Training and Genetics)”. Jego celem bylo oszacowanie wptywu czynnika genetycznego na
uktad krgzeniowo-oddechowy i metabolizm zwigzany z wysitkami aerobowymi (Gagnon i wsp.
1996). Projekt ten, jeszcze przez wiele lat po jego zakonczeniu w 2004 roku, uwazany byt za
kanon prowadzenia prac badawczych z zakresu genetyki sportowej. Jednym z osiggnie¢ tego
projektu byto przeprowadzenie po raz pierwszy badania zalezno$ci pomiedzy genotypem a
fenotypem z zastosowaniem strategii odwroconego podejécia do zmiennosci DNA. Metoda ta
opiera si¢ 0 analize ekspresji RNA we witdknach migsniowych, na podstawie ktorej okreslany
jest fizjologicznie odpowiadajacy poziom zmienno$ci DNA. Realizacja tego typu protokotu
badawczego umozliwia Szybsze typowanie biomarkerow predysponujacych do uprawiania
okreslonej dziedziny sportu (Timmons 2010).

Z kolei bezsprzecznie najwigkszy do tej pory ,skok” w zakresie mozliwosci
badawczych w genetyce zwigzany jest faktem zsekwencjonowania genomu ludzkiego, co
zostalo ogloszone 26 czerwica 2000 przez firme¢ Celera (Myers i wsp. 2002). Do czasu tego
odkrycia podstawowy model badawczy polegat na typowaniu cech fenotypowych potencjalnie
istotnych ze sportowego punktu widzenia oraz badaniu kojarzonych z obrazem tych cech
genami. Badania te podlegaty zatem na potwierdzaniu lub negowaniu wplywu konkretnego
miejsca polimorficznego okreslonego genu na poziom danej cechy fenotypowej. Mozliwosé
sekwencjonowania genomu ludzkiego pozwolila na zastosowanie ,,odwroconego” modelu
badawczego, gdzie mozliwym jest zbadania r6znic w obrgbie genomu bez uprzedniego
stawiania hipotezy dotyczacej znaczenia danego fragmentu kodu genetycznego na obraz
fenotypowy.

State ulepszanie metod badawczych biologii molekularnej skutkuje zupetnie nowymi
mozliwos$ciami, czego odzwierciedleniem s3 kolejne kierunki badan, jak chociazby
wspomniane juz badanie ekspresji RNA. Kolejnym kierunkiem badan realizowanych
w zakresie genetyki sportowej od stosunkowo niedawna jest epigenetyka. Powszechnie
wiadomo, ze za strukture i funkcje organizmu odpowiedzialna jest informacja genetyczna
zawarta w jadrze komorkowym w postaci DNA. Ulega ona jednak ekspresji w sposob

wybiodrczy, w zalezno$ci od funkcji 1 potrzeb danej komodrki. To wiasnie te procesy sa



przedmiotem zainteresowania epigenetyki, ktora bada cechy dziedziczne, nieb¢dace zaleznymi
od pierwotnej sekwencji DNA.

Wszystkie z opisanych powyzej metod i1 kierunkéw badawczych z zakresu genetyki
sportowej, szczegolnie po 26 czerwica 2000 (ogloszone zsekwencjonowania genomu
ludzkiego) nie miatyby racji bytu bez postepujacej nieustannie rewolucji w dziedzinie
bioinformatyki i biostatystyki. [los§¢ danych ktora aktualnie jest pozyskiwana w tego typu
badaniach nie bylaby mozliwa do przeanalizowania bez zaawansowanych metod
obliczeniowych, opartych o najnowsze zdobycze z zakresu informatyki. Pionierami w tym
zakresie sa badacze z Wielkiej Brytanii (DeMoor i wsp. 2007), ktorzy jako pierwsi podjeli si¢
proby analizy catego gnomu ludzkiego i jego powigzania z predyspozycjami sportowymi. Na
podstawie przeprowadzonych przez nich badan stwierdzono, ze szeroko rozumiane

predyspozycji sportowe uzaleznione sg od tzw. czynnika genetycznego na poziomie 66%.

W tym miejscu warto nadmieni¢, ze historia polskich dokonan w zakresie genetyki
sportowej nie konczy si¢ na wspomnianych powyzej profesorach — Janie Szopie i Edwardzie
Mleczko z AWF Krakow. Pierwszg publikacja, w ktorej jeden z rozdziatow poswiecono
badaniom genetycznym z tzw. ,,rozeznaniem genomu” byla wydana w 2009 roku ksiazka pod
redakcjg prof. Medrasia pt. ,,Medycyna sportowa”. Pierwszy grant z zakresu genetyki pod
tytutem ,,Polimorfizm wybranych genow sportowcow wysokokwalifikowanych jako podstawa
konstrukcji profili genetycznych stuzacych wstepnej selekcji zawodnikow™ zostat w Polsce
przyznany w 2008 roku (jednostka przyznajaca: Komitet Badan Naukowych, kierownik
projektu: dr Marek Sawczuk z Uniwersytetu Szczecinskiego), a pierwszy grant ktory opieral
si¢ o metody sekwencjonowania genomu zostat realizowany w Polsce w latach 2018-2021
(grant pod tytulem ,Poszukiwanie nowych genéw warunkujacych predyspozycje do
wykonywania okreslonych rodzajow wysitku fizycznego”, ktorego kierownikiem byt prof. dr
hab. Pawel Cigszczyk z AWFiS w Gdansku, zostal przyznany przez Narodowe Centrum
Nauki). Aktualnie badania dotyczace szeroko rozumianej genetyki sportowej realizowane sg w
kilkunastu osrodkach naukowych w Polsce, ktérych dorobek naukowy opisany jest migdzy

innymi w wydanej przez PZWL w 2021 roku ksigzce pt. ,,Genetyka sportowa”.

1.2 Markery genetyczne w sporcie

W sktad genomu ludzkiego wchodzi kilkadziesiat tysiecy genow, przy czym tylko cze$¢
z nich jest kojarzona z réznorakimi predyspozycjami sportowymi. W literaturze przedmiotu

mozna natkng¢ si¢ na dwa okreslenia, tj. ,,geny kandydackie”, co do roli ktorych w sporcie



panuje pewne domniemanie, ale ich znaczenie nie zostalo jeszcze empirycznie potwierdzone
oraz ,,markery genetyczne”, czyli geny ktorych istotne znaczenie dla predyspozycji sportowych
zostalo juz udowodnione.

Pierwszym szerzej opisanym genem, ktory zostal powigzany z osiggni¢ciami
sportowymi (a doktadniej, z predyspozycjami do wspinaczki wysokogorskiej) byt gen ACE
kodujacy enzym konwertazy angiotensyny, odpowiedzialnej migdzy innymi za ci$nienie krwi
i ukrwienie mig¢sni (Montgomery i wsp. 1998, Gayagay i wsp. 1998). Opublikowanie
poswieconego I/D ACE w 1998 roku w Nature artykutu pt. ,,Human gene for physical
performance”, stato si¢ poczatkiem nowego, bardzo dynamicznie rozwijajacego si¢ trendu
naukowego.

Jeszcze kilka lat temu Bray i wsp. (2009) wskazywali na 232 geny (w tym 18 genow
mitochondrialnych), mogacych mie¢ istotny wplyw na osiggnigcia sportowe, a wigc
W przytoczonej powyzej nomenklaturze mogacych by¢ uznane za ,,geny kandydackie”.
Oczywiscie tylko czg$¢ z wyszczegolnionych przez Bray i wsp. (2009) genéw mogta by¢
uznana za ,,markery genetyczne”. W roku 2023 Semenova i wsp. (2023) wskazywali juz na 251
markeréw genetycznych. Tempo realizowanych w tym zakresie badan obrazuje zaczerpnigty z

ich publikacji wykres (Rys 2).
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Rys. 2 Wzrost liczby markerow genetycznych w latach 1998-2023 (wg Semenova i wsp. 2023).

Zaznaczy¢ jednak nalezy, ze lista markeréw genetycznych dla sportu nie jest stata.

Czes¢ z gendw o potwierdzonym statucie ,,markera” z czasem statut ten traci. Z kolei inne,
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bedace uznawane za ,,geny kandydackie”, po pewnym czasie uwazane sg juz za ,,markery
genetyczne” o potwierdzonym empirycznie znaczeniu dla sportu. Przyczyn takiej labilno$ci
w tym zakresie jest kilka. Jedng z nich jest fakt, ze na predyspozycje sportowe wptyw maja
dwa, wzajemnie przenikajace si¢ czynniki, tj. czynnik srodowiskowy i czynnik genetyczny.
Zmienne warunki sSrodowiskowe mogg powodowac¢ trudnosci z jednoznacznym okresleniem
roli okre$lonego genu na predyspozycje sportowe. Przypomnie¢ w tym miejscu mozna
wspomniane juz powyzej badania DeMoor i wsp. (2007) dowodzace, ze predyspozycje
sportowe sg cechg dziedziczong na poziomie 66% (a wigc w 34% o ich charakterze decyduje
»czynnik srodowiskowy”). Podobnych problemow przysparzaé moze fakt, ze wigkszo$¢
cech, ktore sg istotne ze sportowego punktu widzenia to tzw. ,,cechy poligeniczne”, na ktore
wplyw ma nie jeden, ale kilka, kilkanascie, a nawet kilkaset genow jednocze$nie.
Przyktadem takiego typu analiz jest praca Bouchard i wsp. (2010), w ktorej autorzy
wykazali, ze 21 polimorfizmow genetycznych jest odpowiedzialnych w 49% za
wytrenowalno$¢  poziomu VOzmax. Analiza istotno$ci  pojedynczego  miejsca
polimorficznego danego genu w takim uktadzie moze prowadzi¢ bardzo czesto do
niejednoznacznych wynikow. Uznane poczatkowo za "marker genetyczny” dane miejsce
polimorficzne moze straci¢ ten statut w wyniku braku potwierdzenia przez innych badaczy,
czego przyktadem moze by¢ chociazby praca Timmonsa (2011), ktory podwazyt
wspomniane powyzej wyniki Boucharda (Bouchard i wsp. 2010). Co istotne, przyktady tego
typu sytuacji zdarzaty si¢ nie tylko w réznych, ale nawet w obrebie tej samej populacji.

Jak juz wspomniano powyzej, aktualny stan wiedzy z zakresu genetyki sportowe;j
pozwolit zidentyfikowa¢ okoto 250 markeréw genetycznych, ktorych zwigzek z adaptacyjna
odpowiedzig organizmu cztowieka na wysitlek fizyczny zostat dos$¢ dobrze
udokumentowany i potwierdzony w wielu niezaleznych badaniach (Semenova i wsp. 2023).
Przyktadem graficznym prezentacji dorobku naukowego z zakresu markerow genetycznych
w sporcie s3 ,,mapy markerow genetycznych”, ktorych przyktadem moga by¢ ryciny
zamieszczone w publikacji Rankinen i wsp. (2006) (Rys. 3 i Rys. 4). Do listy genow
wymienianych w szeroko rozumianym kontekscie sportowym, oprocz markerow
genetycznych doda¢ nalezy takze kilkaset genéw (najczesciej podawana liczba oscyluje
w granicach 300) posiadajacych status ,,genéw kandydackich”, czyli takich, ktorych rola

I znaczenie dla poziomu sportowego nie zostata jeszcze jednoznacznie okreslona.
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Rys. 3 Markery genetyczne — stan wiedzy na 2005 rok (geny autosomalne). Chromosomy i ich regiony
pochodza z witryny internetowej Gene Map of the Human Genome. Liczba chromosoméw i wielko$é

kazdego chromosomu w megabazach (Mb) sg podane odpowiednio na goérze i na dole chromosomu (za
Rankinen i wsp. 2006).
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Rys. 4 Markery genetyczne — stan wiedzy na 2005 rok (geny mitochondrialne). Lokalizacje
mitochondrialnego DNA pochodzg z http://www.mitomap.org. (za Rankinen i wsp. 2006).

Lista wszystkich markeréw genetycznych uwzgledniajaca najbardziej skrocony nawet

opis roli poszczegélnych gendw na predyspozycje sportowe moglaby by¢ materiatem

obszernego opracowania naukowego i w oczywisty sposdéb wykracza poza ramy niniejszego

podrozdziatu. Warto jednak wspomnie¢, ze wszystkie markery genetyczne i geny kandydujace

przypisa¢ mozna do kilku kategorii, w zalezno$ci od ich roli i znaczenia dla szeroko

rozumianych predyspozycji sportowych. Przyktadowo, Maciejewska-Skrendo i wsp. (2021)

wszystkie geny kojarzone ze statutem sportowym podzielili na:

geny kodujace biatka strukturalne 1 funkcjonalne migsni szkieletowych;

geny kodujace czynniki prozapalne i czynniki zaangazowane w naprawe¢ powysit-
kowych uszkodzen migéni;

geny kodujace czynniki regulujace ci$nienie krwi;

geny regulujace procesy poboru tlenu przez pracujace migsnie;

geny odpowiedzialne za powstanie czynnikdw regulujacych metabolizm energetyczny
1 homeostaze komoérkowa;

geny kodujace czynniki transkrypcyjne kontrolujace ekspresje genetyczng, procesy
remodelowania chromatyny oraz stabilno$¢ réoznych typow RNA;

geny kodujace biatka modulujace komorkowe $ciezki przekazywania sygnatu.

Niezaprzeczalnie uzyskanie pelnej informacji z zakresu osobniczych predyspozycji

genetycznych do wykonywania okreslonego rodzaju wysitku bytoby bardzo cenng wskazoéwka

dla zawodnikéw 1 trenerow. Wiedza tego typu moglaby postuzy¢ nie tylko do zwigkszenia
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efektywnosci selekcji sportowej, ale takze do wspomagania proceséw indywidualizacji i
optymalizacji metod treningowych w systemie szkolenia sportowego. Nalezy jednak zda¢ sobie
sprawe, ze skonstruowanie kompletnego profilu genetycznego umozliwiajacego
prognozowanie na poziomie molekularnym mozliwosci adaptacyjnych organizmu na
aplikowany wysitek fizyczny jest niezwykle trudne. Przewidywanie skomplikowanego
zachowania organizmu w odpowiedzi na ztozony bodziec treningowy wymaga stworzenia
wieloczynnikowego modelu, uwzgledniajacego nie tylko czynniki genetyczne, ale rowniez
wiele innych zmiennych.

Oczywistym jest, ze znalezienie osobnika z optymalnym (nawet przy aktualnym,
awiec dalece niekompletnym stanie wiedzy) genotypem wydaje si¢ by¢ bardzo mato
prawdopodobne, ale uzyskane juz obecnie wyniki moga stanowi¢ wskazanie pozwalajace
wyodrebni¢ jednostki z najwyzszymi predyspozycjami z ogdtu populacji. Zdaé sobie nalezy
sprawe, ze analiza markerow genetycznych przez dhugi jeszcze czas nie bedzie pozwalata na
uzyskanie jednoznacznych wskazan, co do molekularnego podtoza potencjatu sportowego.
Z drugiej jednak strony dynamiczny rozwdj w zakresie metodologii biologii molekularnej,
atakze coraz powszechniejsza dostepnos¢ tego typu metod, powoduja, ze wiedza w tym

zakresie bedzie stawala si¢ w wigkszym stopniu kompletna, a tym samym takze i uzyteczna.

1.3 Przyszlos¢ genetyki sportowej

Genetyka sportowa to stosunkowo mioda dyscyplina naukowa, ktorej przedmiotem
zainteresowania jest zastosowanie genetyki we wszystkich mozliwych aspektach dziatalnosci
sportowej. Pierwszym i nadrzednym zadaniem jakie stato przed genetykami sportowymi byto
poznanie i udowodnienia znaczenia genetycznego podtoza poszczegdlnych predyspozycji do
uprawiania sportu, w tym przede wszystkim reakcji adaptacyjnych organizmu na wykonywany
wysitek fizyczny. Dopiero niejako drugim krokiem byta préba implementacji tego typu wiedzy
do praktyki sportowej. Najbardziej jaskrawym tego przyktadem sg proby opracowania na
podstawie genow o potwierdzonym statusie dla sportu tzw. ,,modelu mistrza” (Cigszczyk i wsp.
2008).

Poczawszy od roku 1998, w ktorym to opisano pierwszy marker genetyczny (gen ACE),
wiedza dotyczgca znaczenia poszczegolnych gendéw dla cech istotnych ze sportowego punktu

widzenia, a tym samym liczba markerow genetycznych stale wzrasta. Wptyw na ten stan rzeczy
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mialy takze dynamicznie zachodzace zmiany w zakresie technik molekularnych.
Genotypowanie, sekwencjonowanie czy stosowanie mikromacierzy DNA stalo si¢ tanie
i powszechnie dost¢pne. Zmienity sie takze modele badawcze wykorzystywane w genetyce
sportowej (Rys. 5).

Badania genomowe
w badaniach asocjacyjnych
(bez hipotezy)

N dercci Sekwencjenowanie genomu
SWEROBCIZEIC (sportowcy vs. grupa kontrolna)

) Polimorfizmy wybrane na podstawie = . :
Hipoteza badad GWAS w kontekécie céch Typowanie regionéw rzadkich

Geny kandydackie w badaniach asocjacyjnych
(z hipotezqg)

Podejscie

klasyczne

Wybrany
polimorfizm

. o -8
biologiczna zwiqzanych z wysitkiem (p<5x107)

5 J

Proste metody genotypowania Genotypowt_.mie z w.ykorzystaniem i
(sportowcy vs. grupa kontrolna) mikromacierzy — biologiczna
(sportowcy vs. grupa kontrolna) 9
l l v
[ Identyfikacja polimorfizméw genetycznych zwigzanych ze sportem (grupa A)

!

Badania replikacyjne (grupa B,C,D)

!

Meta-analiza (wszystkie grupy)

!

Rozpoznanie biologicznej roli znaczenia wytypowanych polimorfizméw
(genotyp vs.fenotyp, ekspresja genetyczna itd.)

Rys. 5 Modele badawcze wykorzystywane w genetyce sportowej (wg Semenova i wsp. 2023).

Od samego poczatku badan poswigconych markerom genetycznym w sporcie
najczesciej wykorzystywany model badawczy oparty byl o odmiany badan kliniczno-
kontrolnych (case-control study) bazujac na genach kandydackich. W zatozeniu analizy tego
typu badaja, czy dany wariant sekwencji DNA (gen lub niekodujacy region DNA) wystepuje
czes$cie] w grupie badanej (np. u sportowcoéw) w porownaniu z grupg kontrolng (Semenova
I wsp. 2023). Zdarza si¢ takze, ze czestotliwo$¢ analizowanych wariantow genetycznych

porownuje si¢ pomiedzy grupami zawodnikdw trenujacych rézne pod wzgledem charakteru
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wykonywanego wysitku dyscypliny sportowe. Podobnych kombinacji, co do analizowanych
grup, jest oczywiscie znacznie wigcej, przy czym cecha wspdlng jest tu wstepna hipoteza
dotyczaca badanego genu kandydackiego (najczesciej na podstawie wskazan literaturowych).
Podobnie rzecz ma si¢ z tzw. badaniami eksperymentalnymi (w ktorych badana jest tylko jedna
grupa uczestnikow zwana ,,kohortg”, a mierzony, i w dalszych krokach korelowany z wynikami
genetycznymi, jest efekt wywotany tzw. czynnikiem eksperymentalnym (np. suplementacja czy
specyficzny wysitek)) i badaniami asocjacyjnymi (gdzie bada si¢ czy nosiciele okreslonych
genotypow/alleli r6znig si¢ poziomem cech istotnych ze sportowego punktu widzenia (np.
bazowe wartosci VO2max)) (Semenova i wsp. 2023). Opisany powyzej model badawczy byt,
ale takze jest i bedzie wykorzystywany w przysztosci w badaniach genetycznych.

Zupetnie nowym podejsciem jest prowadzenie analiz genetycznych bez zakladania
z gory hipotez, co do wyboru genow kandydujacych. Podejscie takie stato si¢ mozliwe wraz
z rozwojem technik molekularnych, a doktadniej rzecz ujmujac z opracowaniem metody badan
asocjacyjnych catego genomu (GWAS) polegajacym na szybkim skanowaniu przy uzyciu
mikromacierzy kilkuset tysiecy (nawet do 5 milionéw) miejsc polimorficznych w genomowym
DNA mogacych mie¢ zwigzek z okreslong cecha. Metody bez z gory zalozonych hipotez,
szczegblnie w kontek$cie upowszechnienia si¢ metod laboratoryjnych zwigzanych z
sekwencjonowaniem, sg coraz cze¢sciej wykorzystywane w genetyce sportowej i z pewnoscia
beda one stanowily o przysztosci rozwoju tego typu badan.

Zmiany w podejéciu do modeli eksperymentalnych to jeden z wielu aspektow,
w kontekscie ktorych omawia¢ mozemy przyszio$¢ genetyki sportowej (Gineviciené 1 wsp.
2022). Kolejnym z nich jest zmiana mozliwego wykorzystania genetyki sportowej dla
wieloobszarowego rozwoju nauk o kulturze fizycznej. Poczawszy od wytypowania pierwszego
markera genetycznego (gen ACE w 1998 roku) gldéwnym nurtem badan nad genetyka sportowa
jest poszukiwanie zestawu polimorfizméw mogacych w najwigkszym stopniu predysponowaé
danego sportowca do osiggnigcia poziomu mistrzostwa sportowego (budowanie tzw. modelu
mistrza). W kolejnych latach genetyka w sporcie stata si¢ narzedziem stuzagcym prognozowaniu
zwigkszonego ryzyka odniesienia kontuzji w sporcie, indywidualizacji diety czy wskazowek
dotyczacych przygotowania mentalnego. Nie do konca wiadomym jest, do jakich celow
genetyka bedzie wykorzystywana w przysztosci, ale jedno wydaje si¢ oczywiste — wachlarz
mozliwosci praktycznego wykorzystania wiedzy o markerach genetycznych w sporcie bedzie
z roku na rok coraz wickszy (Varillas-Delgado i wsp. 2022).

Przysztos¢ genetyki sportowej, oprocz kontekstu zwigzanego z rozwojem biologii

molekularnej 1 zwigkszenia obszaru jej zainteresowan, rozpatrywa¢ mozna takze
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W przedmiocie mozliwo$¢ jej wykorzystania. Akapit powyzej traktowal o nowych
mozliwo$ciach wykorzystania aktualnego stanu wiedzy z zakresu metodologii badan
molekularnych czy samych markeréw genetycznych. Umiejetno$¢ badania zmienno$ci
W obrebie danego fragmentu DNA i korelowanie tej informacji z dang cecha fenotypowsg (np.
poziomem sity czy VO2max) moze by¢ wykorzystany do r6znych celdéw badawczych. Z drugiej
jednak strony (o czym traktuje niniejszy akapit) pojawienie si¢ zupelnie nowych metod
badawczych otworzy w przysziosci niewatpliwie caly szereg nowych mozliwosci, ktore
aktualnie pozostajg w sferze wyobrazni. Najprawdopodobniej genetyka sportowa stanie si¢
Kluczowym elementem w takich naukach jak traumatologia sportowa i rehabilitacja, przy
jednoczesnym rozwoju aktualnie realizowanych kierunkow badawczych (nutrigenetyce,
nutrigenomice, indywidualizacji treningu sportowego, genetycznych podstawach urazow
sportowych itd.) (De Moor i wsp. 2007).

Pierwsza rewolucja ktorej jestesmy swiadkami dokonata si¢ w zakresie bioinformatyki.
Mozliwosci przeliczeniowe, ktérymi aktualnie dysponujg naukowcy pozwalaja na prowadzenie
ogromne;j ilo$ci operacji matematycznych (Gineviciené 1 wsp. 2022). Przektada si¢ to na ilo$¢
danych jaka mozna wuzyska¢ w toku prowadzonych badan. Opracowanie metody
sekwencjonowania genomu ludzkiego to jedno, ale mozliwos¢ zbadania jego zmiennos$ci i
zrozumienie znaczenia rozeznanych sekwencji to zupetnie co innego. Ta swoista rewolucja nie
dokonataby si¢ bez rewolucji w bioinformatyce i naukach pokrewnych. W tym przypadku
ciekawie rysuje si¢ przyszto$¢ genetyki sportowej w kontek$cie dynamicznego rozwoju
sztucznej inteligenciji.

Kolejna rewolucja, chociaz w tym przypadku o wiele trafniejszym stwierdzeniem
wydaje si¢ by¢ termin ,,ewolucja”, dokonuje si¢ w zakresie technik biologii molekularnej. Cos,
co jeszcze kilka lat temu bylo technicznie niewykonalne, aktualnie nie stanowi Zadnego
problemu. Przyktadem moga by¢ tu chociazby badania znaczenia miRNA, bedacych krotkimi,
srednio sktadajacymi si¢ z 22 nukleotydow fragmentami niekodujacego RNA, ktorych glowna
rolg jest post-transkrypcyjna regulacja syntezy bialek, a tym samym regulacja metabolizmu
(Esau i wsp. 2004). Innym przyktadem moga by¢ badania z zakresu epigenetyki, ktora zajmuje
si¢ badaniem zmian ekspresji genow, ktore nie sg zwigzane ze zmianami w Sekwencji
nukleotydow w DNA. Nowe metody badawcze otwierajg niemozliwe do tej pory mozliwosci
zastosowania genetyki w praktyce, jak chociazby badanie mikrobiomu jelitowego czy
imprintingu rodzicielskiego.

Przysztos¢ genetyki sportowej bedzie takze kreowana przez fakt coraz wigkszej

dostepnosci badan genetycznych. Poczatki XXI wieku to dynamiczny postep w dziedzinie
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sekwencjonowania ludzkiego DNA, ktorego koszt na poczatku liczono w miliardach dolaréw.
Aktualnie zlecenie tego typu badania kosztuje okoto 5000 USD i trwa okoto 7 dni. Wigksza
dostepnos¢ badan genetycznych przetozy si¢ na popularyzacje genetyki sportowej, a tym
samym na ,,obudowanie” wyniktych z tego informacji wiedzg i umiejetnosciami z innych gatezi
nauki. Dobrym tego przykladem moze by¢ mozliwo$¢ oszacowania u sportowcoOw
zwigkszonego ryzyka wystapienia urazow tkanek migkkich. Chociaz mozliwo$ci w tym
zakresie sg juz w znaczgcy sposob empirycznie potwierdzone, o tyle nie do konca wiadomo, co
zrobi¢ z tego typu wiedzg. Wigksza powszechno$¢ tego typu badan w tym przypadku
przyczynitaby si¢ do opracowania metod skutecznej prewencji opartych na takich diagnozach,
zmieniajac statut takich badan z ,,badan podstawowych” na badania mogace by¢ wykorzystane
w praktyce.

Wigksza powszechnos$¢ badan genetycznych, oprocz niezaprzeczalnych korzysci, wigze
si¢ takze z szeregiem problemow, z ktorych bardzo czgsto nie zdajemy sobie jeszcze nawet
sprawy (Vlahovich i wsp. 2017). Dobrym tego przyktadem bedzie z pewnoS$cig zwigzany z
coraz wigksza dostepnoscig do badan genetycznych problem z profesjonalng interpretacja
uzyskanych rezultatow. Na chwile obecng regulacje prawne stanowiace kto, kiedy i w jakich
warunkach moze interpretowac wyniki testow genetycznych wprowadzone sa zaledwie w kilku
panstwach na $§wiecie. Kolejne problemy zwigzane z coraz wigkszg dostgpnoscia, ale i
zwigkszajaca si¢ uzyteczno$cig badan genetycznych, dotyczy¢ beda zabezpieczenia
uzyskanych wynikow. Nawet w czasach obecnych material genetyczny stanowi ,,lakomy
kasek” dla firm ubezpieczeniowych, ktore w zaleznosci od chociazby wynikow badan w
kierunku zwigkszonego ryzyka choroby nowotworowe] moga modyfikowaé stawki
ubezpieczenia, a by¢ moze nawet go odmowi¢ (Rosenau 2000). Przyszto$¢ genetyki sportowe;j
to zatem takze wytezone prace nad regulacjami prawnymi i normami etycznymi dotyczacymi
prowadzenia tego typu badan (Roth 2007).

Brak regulacji prawnych przy jednoczesnym dynamicznym rozwoju mozliwosci jakie
daja badania genetyczne z catg pewnoscig bedzie si¢ wigzato z prébami niezgodnego z prawem
ich wykorzystania (Breivik 2005). Dobrym tego przyktadem jest chociazby doping genowy,
ktory wedlug definicji WADA (ang. World Anti Doping Agency) jest nieterapeutycznym
uzyciem komorek, gendw, elementéw genetycznych, ktore moga poprawia¢ wyniki sportowe”
(WADA 2005). Chociaz pierwsze (na podstawie poszlak) proby zastosowania dopingu
genetycznego miaty miejsce na poczatku XXI wieku, wciaz nie opracowano sprawdzonych i
skutecznych metod jego wykrywania. Z cala pewnos$cig ich opracowanie bedzie jednym z

kluczowych celow stawianych przed genetykami sportowymi juz w niedalekiej przysztosci.
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Wskazane w niniejszym podrozdziale kierunki badan z zakresu wieloptaszczyznowej
genetyki sportowej sg oczywiscie jedynie domniemaniem. Nigdy nie bedzie mozliwym rzetelne
wskazanie kierunkéw dalszego rozwoju danej dyscypliny naukowej, podobnie jak
niemozliwym jest poznanie tego, co nastagpi w przysztosci. Dlatego gtéwnym celem rozdziatu
bylo oszacowanie gltéwnych obszaréw rozwoju genetyki sportowej, ale bez wskazania

kierunkow szczegdtowych.
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2. PSYCHOGENETYKA W SPORCIE

2.1 Znaczenie psychogenetyki w sporcie

Bez wzgledu na to co robimy, wszystko i tak zaczyna si¢ w naszym umys$le. Mozg
kontroluje nasze mysli, emocje i zachowania, a takze koordynuje nasze ruchy i funkcje
zyciowe. Wydzwiek naszych mysli - pozytywny czy negatywny, ma roéwniez poczatek
w umysle. Z kolei to co si¢ dzieje w myslach, jest sprawcg kreacji rzeczywisto$ci, podejscia do
terazniejszosci, poczucia szczgscia lub porazki. Wedlug Alberta Einsteina to mysli sg gldéwng
projekcja przysztosci (Grzywacz i Cigszczyk 2021).

Kazdego dnia przez ludzki umyst przemyka nawet do 60 tysigcy mysli, z czego niestety,
zdecydowana wiekszo$é to mysli negatywne (Zrodlo internetowe 4). W kontekscie wielu
dziedzin zycia, w tym tez sportu, nie mozna przej$¢ nad ta wiedza obojetnie. Wszakze to umyst
i silna wola uwazane sa za jedne z najwigkszych determinantdéw sukcesu sportowego. Z uwagi
na to szczegolnie nalezy si¢ pochyli¢ nad zagadnieniami z zakresu psychologii sportu, takze i
w aspekcie genetycznym (Peplonska i wsp. 2016, Grzywacz i Cigszczyk 2021).

Aktualnym pozostaje zatem pytanie, czy na podstawie badan genetycznych,
analogicznie do kreowanego kiedy§ w literaturze przedmiotu tzw. ,,modelu mistrza”,
zdefiniowa¢ ,,sportowca doskonalego” mozna poprzez uwzglednienie jego predyspozycji
psychicznych oraz zasobow poznawczych? Nie nalezy w tym zakresie spodziewaé sie¢
jednoznacznej odpowiedzi. Po pierwsze dlatego, ze uwarunkowanie cech psychicznych
istotnych z punktu widzenia sukcesu w sporcie nie jest jednogenowe. Cechy osobowosci, ktore
sg uwarunkowane biologicznie (np. temperament) to tzw. cechy poligeniczne, kodowane przez
wiele roznych gendéw. Po drugie, w mysl opisanej juz wczesniej wspotzaleznosci czynnik
genetyczny - czynnik srodowiskowy, konieczne jest wzigcie pod uwage aspektu srodowiska
zewngetrznego. Jednakze, istniejg naukowe dowody na fakt, ze sfera psychiczna, podobnie jak
wiekszo$¢ cech ludzkiego organizmu jest niezaprzeczalnie uwarunkowana genetycznie
(Montag i wsp. 2020, Cherepanova i wsp. 2023).

Na najwyzszym poziomie sportowym o sukcesie czy porazce decyduje m.in. wola
walki, determinacja, odwaga i zmotywowanie na cel, czyli nic innego jak wspomniane powyzej
cechy osobowosci i temperament. Poziom tych cech jest mocno osadzony w neurobiologii i
funkcjonowaniu ludzkiego mézgu, jego neuroprzekaznikow i receptorow (Wilson i wsp. 2017;

Cherepanova i wsp. 2023).
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Istota zagadnienia tego podrozdzialu jest fakt, Zze polimorfizm danego genu moze
wplywaé na cechy poznawcze (np. pamigé, typ myslenia, czas reakcji czy uwagg) i cechy

osobowos$ciowe, agresje, motywacje czy temperament sportowca (Valeeva i wsp. 2019).

2.2 Markery psychogenetyczne w sporcie

Doktadna analiza tematu markerdéw psychogenetycznych w sporcie wymaga, aby wzigé¢
pod uwage zarowno fenotyp, jako punkt wyjscia do badan asocjacyjnych, jak i genotyp, bedacy
wskaznikiem definiujagcym dang podgrupe. Wyniki oparte na badaniach bardzo licznych grup
nadal nie moga by¢ interpretowane jednoznacznie z powodu wspomnianych wczesniej:
poligenicznosci, ktéra moze si¢ przejawiac jako wpltyw wielu gendw na obraz danej cechy, ale
takze przybiera¢ posta¢ wptywu interakcji tych gendéw na okre$lony fenotyp (Grzywacz i
Cieszczyk 2021). Niemniej jednak to wtasnie badania polegajace na zestawieniu okreslonych
genotypow genow uwazanych za potencjalne markery genetyczne w sporcie z cechami
fenotypowymi bedacymi kluczowymi determinantami sukcesu sportowego uwazane sg
aktualnie za wzorcowy model badan genetycznych zwigzanych ze sportem. Wytypowanie cech
fenotypowych kluczowych ze sportowego punktu widzenia i proba okreslenia ich genetycznego
podtoza jest niejako drogowskazem, ktoéry wskazuje kierunek badan, prowadzacych, z reguly
w niewielkiej czesci, do uzyskania dowodow na genetyczne uwarunkowania predyspozycji do
wykonywania okre$lonych wysitkow czy wrgcz do uprawiania konkretnych dyscyplin
sportowych (Barh i Ahmetov 2019).

W rozdziale 1 przedstawiono przyktady markerow genetycznych, ktore wigzaty si¢ z
predyspozycjami do uprawiania poszczegolnych dyscyplin sportowych. W niniejszym
rozdziale opisane zostanag przyktadowe markery psychogenetyczne, ktore wykazaty wysoka
asocjacje, poprzez wystepujacy zwigzek genotyp-fenotyp w odniesieniu do cech osobowosci,
u wyczynowych sportowcow.

Powszechnie znany w genetyce sportowej polimorfizm ACE (I/D) kojarzony jest
najczescie] w ciSnieniem krwi. Znazen i wspotpracownicy (2016) ukazali jednak ten gen
w nowym $wietle, opisujac korzystny wptyw obecnosci allelu I ACE na wzrost pewnosci siebie
i jednoczesne zmniejszenie poziomu leku wérdd sportowcow. Podobny fenotyp, ,,wojownika”
z niskim poziomem lgku, sprzagt Sims i wsp. w badaniach nad polimorfizmem rs4680 genu
COMT, ktory jest enzymem rozkladajacym dopamine w mézgu. Badania objety szeroka grupe
maratonczykow wykazujac, ze najkorzystniejszym allelem jest wariant G, tzw. dziki, kodujacy
waling (Sims 1 wsp. 2018). Polimorfizm dotyczy eksonu 4 i polega na zastgpieniu guaniny

adening, co skutkuje substytucja z waliny na metioning. Analizg tego polimorfizmu pod katem
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cech temperamentu zajeta si¢ takze Leznicka (2017), gdzie grupe badawcza stanowili
zawodnicy sportow walki, a wyniki sugerowaty, ze genotyp GG jest zasocjowany z nizsza
wrazliwo$cig a jednoczesnie wyzszg wytrzymatoscig. W obrgbie eksperymentéw dotyczacych
polimorfizmu rs4680 genu COMT wykryto takze powigzanie genotypu z allelem A do fenotypu
antycypacyjnego leku u rugbistow, a takze stabilno$ci emocjonalnej u 146 sportowcoOw z
réznych dziedzin (McFie i wsp. 2018, Valeeva i wsp. 2019). Innym genem, ktorego
polimorfizm powigzano z cechami osobowos$ci jest SLC6A4 (ang. solute carrier family 6
(neurotransmitter transporter, serotonin), member 4) z polimorfizmem 5-HTTLPR nalezagcym
do rodziny VNTR (ang. variable number of tandem repeats). Allel L tego polimorfizmu zostat
skojarzony z wigkszym ryzykiem wystgpienia cech takich jak: neurotycznos$¢, napiecie,
niepokoj, a nawet niepokdj poznawczy (Petito i wsp. 2016). Wystgpowanie tego wariantu w
genotypie skorelowano takze niezaleznie z agresja niebezposrednia u zawodnikow futbolu
amerykanskiego i hokeja oraz ptywaczek synchronicznych (Guba i wsp. 2016, Maliuchenko i
wsp. 2007). Niektore geny wiaza si¢ takze ze statusem sportowca wysokiego ryzyka, co ukazat
Thompson i wsp. (2015), podczas badan, ktore prowadzono na sportowcach dyscyplin
wymagajacych bardzo specyficznych cech, jako Ze nie kazdy z entuzjazmem zareagowalby na
akrobacje spadochronowe, alpinistyke czy paralotniarstwo. Efektem tych badan byto wykrycie
dwoch genoéw, ktorych konkretny genotyp zasocjowany byl z fenotypem  sportowcow
wysokiego ryzyka. Pierwszym z genéw byt BDNF (ang. brain-derived neurotrophic factor) i
polimorfizm rs6265 inaczej okreslany jako Val66Met. Walina kodowana przez kodon 66
zostala powigzana z wigksza sklonnoscia do podejmowania wysokiego ryzyka i
poszukiwaniem takich doswiadczen. Drugim genem jest STMN1 (ang. stathmin 1) oraz
polimorfizmy rs182455 i jego allel T oraz rs213641 1 allel G, ktdre sg tymi korzystniejszymi w
aspekcie podejmowania sportowego ryzyka (Thomson i wsp. 2015). Otwarto$¢ na
doswiadczenia oraz poszukiwanie wrazen rdéwniez czgsciowo uwarunkowano poprzez
wystepowanie  genetycznych  wariantow  gendw  wchodzacych w  sklad ukladu
dopaminergicznego, podobnie jak miato to miejsce w przypadku COMT. Przyktadem takiego
genu jest DRD4 rs1800955 i allel C, ale tez polimorfizm VNTR w eksonie 3, ktore
zidentyfikowano u narciarzy i snowboardzistow oraz zawodnikow sztuk walki, czyli dyscyplin
o podwyzszonym ryzyku (Michalowska-Sawczyn 2019, Thomson i wsp. 2013). Kolejnym
genem jest pokrewny DRD3 i polimorfizm rs167771, gdzie allelem odpowiedzialnym za
pozytywna relacje z poszukiwaniem wrazen jest A (Thomson i wsp. 2013). Genem
uczestniczacym w reakcjach zachodzacych na szlakach dopaminergicznych jest gen MAO-A,

ktorego allel L polimorfizmu VNTR zostal okreslony jako marker sukcesu w sporcie, ale tez
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neurotycznosci, Ieku i niebezposredniej agresji (Korkut i wsp. 2014, Petito i wsp. 2016, Guba i
Marinich, 2016, Maliuchenko i wsp. 2007). Do grona tych genow mozemy dotaczy¢ DRD?2,
ktorego rs1076560 i allel G wykazat zwiazek z wydajnoscia w zadaniu sekwencyjnego,
motorycznego uczenia sie, ktore moze by¢ wazne z punktu widzenia sportowego, gdy
wymagana jest wysoka powtarzalno$¢ ruchowa oraz koordynacyjna (Noohi i wsp. 2014).
Odmienny polimorfizm tego genu, czyli DRD2Tag1B rs1079597 potaczono ze sportowcami
sztuk walki, u ktorych ze zdecydowanie wyzszg czestotliwoscig wystepowat genotyp CC i sam
allel C w poréwnaniu z genotypem TT i allelem T w zestawieniu z grupg kontrolng. Przez dlugi
czas prowadzono tez badania nad DRD2 rs1800497 (TaqlA), jednak z czasem okazato sig, ze
polimorfizm ten nie dotyczy DRD2, a potozonego przy nim genu ANKK1 (Bayraktar i wsp.
2023).

Zaobserwowane liczne powigzania pomiedzy genami, bezposrednio badZ posrednio
zaangazowanymi w dziatanie ukladu dopaminergicznego, a nastawieniem do aktywnos$ci
fizycznej. Stanowi to podstawe do poszerzania wiedzy dotyczacej zalezno$ci w sporcie
i podejsciu do odnoszenia sukcesow w oparciu o cechy osobowosci, ktorych wystepowanie
moze by¢ uwarunkowane genetycznie, migdzy innymi przez geny zwigzane z przekaznictwem

nerwowym, takie jak ANKK1 czy DRD2.

2.3 Geny ANKK1 i DRD2

Gen receptora dopaminy DRD2 (ang. D2 dopamine receptor) i gen ANKK1 (ang.
ankyrin repeat and kinase domain containing 1) potozone sg na chromosomie 11, blisko siebie,
lecz w odwrotnej orientacji, w ktorej ANKK1 (11g21.1) sasiaduje z kodonem terminacyjnym

DRD2 (11922 — g23) (Manning. i wsp. 2002, Neville i wsp. 2004, Ponce i wsp. 2009) (Rys 7).

C [ DT >

DRD2 I~ ANKK1
5'U 3 3
INTG
— =" -
EX1 EX2 EX3 EX4 EX5 EX6 EX7 EX8 EX9 EX8
D2 A/G Tag IA C/T

(rs6276) (rs1800497)

Rys. 6 Budowa genow DRD2 i ANKK1 ze wskazanymi miejscami polimorficznymi rs6276
i rs1800497 (wg Grzywacz i wsp. 2021).
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Gen ANKK1 zbudowany jest z co najmniej 12 egzonow i ma dtugos¢ ok. 13 kilo par
zasad (Ponce 1 wsp. 2009). Egzony 2, 51 8 w porownaniu do pozostatych cechujg si¢ wigkszym
rozmiarem oraz wyzszg polimorficznoscia (Perez-Santamarina i wsp. 2021). Gen ten ulega
ekspresji m.in. w rdzeniu kregowym, tozysku czy astrocytach (Meylan i Tschopp, 2005,
Fossella i wsp. 2006, Hoenicka i wsp. 2010). Pierwszych 6 egzonow genu ANKK1 koduje
domene Kkinazy serynowo-treoninowej, a egzon 8 powtorzenia ankirynowe (Neville i wsp.
2004). Gtownym transkryptem ANKK1 jest mRNA o dtugosci ok. 2 500 nukleotydow, a biatko
0 masie molekularnej 84632 Da kodowane przez nie sktada si¢ z 765 aminokwasow i nalezy
do rodziny kinaz serynowo-treoninowych uczestniczacych w $ciezkach transdukcji sygnatu
dopaminergicznego, przetwarzaniu danych w osrodkowym uktadzie nerwowym i odpowiedzi
komorkowej (Ponce i wsp. 2009, Huag i wsp. 2009, Neville i wsp. 2004, Grzywacz i wsp. 2019,
Zrédto internetowe 5 i 6, Antrobus i wsp. 2021). Ponadto w wyniku alternatywnego splicingu
powstaje takze transkrypt o dtugosci 508 par zasad (Zrédto internetowe 7). Gen ANKK1
umiejscowiony jest w klastrze, w ktorym obecne sa takze NCAML1 (ang. neural cell adhesion
molecule 1), TTC12 (ang. tetratricopeptide repeat protein 12) oraz DRD2 (Ponce i wsp. 2009,
Lachowicz i wsp. 2020).

ANKK1 potozony jest tak blisko DRD2, ze wystepujacy w jego eksonie 8, w jedenastym
powtorzeniu ankirynowym, polimorfizm rs1800497 TaqlA byt taczony wilasnie z genem
receptora dopaminy D2. Taql A zlokalizowany jest okoto 10 000 par zasad od DRD2, a efektem
jego pojawienia si¢ jest substytucja Glu713Lys wynikajaca z substytucji C/T, gdzie cytozyna
odpowiada allelowi C, a tymina T (Soderqvist i wsp. 2014, Padmanabhan i wsp. 2004). Jest to
najczesciej analizowany polimorfizm w tym genie, cho¢ podejmowano si¢ tez badan innych,
np.: rs11604671, rs4938016 wspdlnie z Taql A w badaniach z 2008 roku, ktore wykazaly
korelacje w procesie uczenia si¢ funkcji poznawczych po cigzkim uszkodzeniu mozgu
zaznaczajac, ze nosiciele allelu T TaqlA osiagaja zdecydowanie stabsze wyniki nauki,
zapamigtywania oraz czasu reakcji (McAllister iwsp. 2008). Ponadto allel T rs1800497
odpowiada za zmniejszong liczbe miejsc wigzania dopaminy, co przyklada si¢ do wytworzenia
stanu ,,niedostatecznej stymulacji”, ktorg tagodzi¢ moga uzywki, co skutkowa¢ moze wyzszym
ryzykiem uzaleznienia od alkoholu czy narkotykow (Blum i wsp. 1996). Podwyzszone ryzyko
uzaleznienia powigzano takze z innymi miejscami polimorficznymi w tym genie tj.: rs877138
i rs4938013 (Nelson i wsp. 2013). Innymi stowami wystgpienie allelu T wptywa na obnizenie
ekspresji receptora dopaminy D2 w prazkowiu brzusznym o 30-40%. Jego rola molekularna
przektada si¢ na wplyw pracy pamigciowej, ale tez uktad nagrody i motywacji. Osobnikom

posiadajacym allel T, odpowiedzialny za zmniejszona ilo$é receptorow D2, trudniej jest uczyé
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si¢ unikania dziatan o negatywnych konsekwencjach. Autorzy badania uwazaja, ze obnizona
ilo$¢ receptorow D2 zmniejsza wrazliwo$é na negatywne skutki podejmowanych dziatan, co
prawdopodobnie zwigzane jest z predyspozycjami do podwyzszonego ryzyka, w tym
uzaleznien (Klein i wsp. 2007). ANKK1 majgc wptyw na ekspresje genu DRD2 oddziatuje na
zdolnosci behawioralno-poznawcze (Nymberg i wsp. 2014, Vijayraghavan i wsp. 2007, Neville
I wsp. 2004, Jonsson i wsp. 1999, Antrobus i wsp. 2021). W zwiazku z powyzszym gen ANKK1
rs1800497 jest jednym z dwoch badanych polimorfizméw w tej rozprawie.

Gen receptora dopaminy DRD2 obejmuje obszar 65,56 kilo par zasad. Sktada si¢ z 8
egzonoéw, ktére w wyniku alternatywnego splicingu moga ulec transkrypcji do 10 réznych
czasteczek mRNA, z ktorych glownym transkryptem jest mRNA o wielkosci 2,713 kilo par
zasad. W wyniku jego translacji powstaje biatko receptora ztozone z 443 aminokwasdéw
(Gorwood i wsp. 2012, Zrédlo internetowe 8). Pierwsza izolacja cDNA receptora DRD2
nastgpita w wyniku badan na szczurach w 1988 roku, a juz rok p6zniej opisano wystepowanie
dwoch form tego receptora (Missale i wsp. 1998, Bunzow i wsp. 1988, Monsma i wsp. 1989).
Ekspresja genu receptora D2 moze prowadzi¢ do powstania 2 izoform biatka: krotkiej D2S
i dlugiej D2L. W wyniku alternatywnego splicingu w przebiegu transkrypcji pominigty zostaje
egzon 6 genu DRD2 i to w efekcie prowadzi do powstania proteiny krotszej o 29 aminokwasoéw
(,,short” — S) (Gorwood i wsp. 2012, Radl i wsp. 2013).

Thompson i wsp. (1997) opisali powigzanie pomi¢dzy polimorfizmu Taql genu ANKK1
a DRD2 (co moze by¢ efektem ich sgsiadowania). Dodatkowo zanotowali zroznicowanie na tle
impulsywnos$ci 1 uzaleznien u osob nie begdacych sportowcami. Ze wzgledu na role w
neurotransmisji receptor dopaminy D2 jest czesto przedmiotem badan w genetyce sportowej.
Badacze poszukujg kolejnych miejsc polimorficznych oraz grup genéw, ktére moga
oddziatywa¢ na cechy fenotypowe istotne w kontekscie sportowym. Wykazano, ze DRD2
TaglB rs1079597 wystepuje czesciej u zawodnikow sportow walki niz w grupie kontrolnej
(Michatowska-Sawczyn i wsp. 2021). Polimorfizm, ktory analizowano w tej pracy to SNP (ang.
single nucleotide polymorphism) DRD2 rs6276, ktory polozony jest w regionie 3’-
nieulegajacym translacji (3’-UTR) 8 egzonu genu DRD2 (Rein 2007). Badania dotyczace tego
polimorfizmu skupiaty si¢ przede wszystkim na interakcjach migdzy genotypem polimorfizmu,
a takimi aspektami jak samokontrola u mezczyzn po spozyciu alkoholu, tolerancja na wysokie
dawki opioidow u pacjentéw chorych na nowotwor, a nawet dtugowiecznos¢ (Lucht i wsp.
2007, Xie i wsp. 2019, Crocco i wsp. 2016). Jednakze, nie ma wystarczajacych danych na temat

znaczenia tego polimorfizmu w konteks$cie genetyki sportowe;.
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Zaréwno ANKK1 i DRD2 uczestnicza w szlakach dopaminergicznych stanowiac
nieodzowng cz¢$¢ transdukceji sygnatu, dlatego réze warianty kodujacych je gendw moga

wplywac na cechy, czynniki i funkcje istotne w sporcie.
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3. UKLAD DOPAMINERGICZNY

3.1 Uklad dopaminergiczny — budowa i funkcjonowanie

W sktad uktadu dopaminergicznego wchodza neurony dopaminergiczne, tkanki
nerwowe wrazliwe na dziatanie dopaminy, dopamina, a takze receptory dopaminergiczne
(u ludzi liczba tych komorek siega 400 tysigcy). Glownie jest on kojarzony z procesami
kontrolowania motoryki naszego ciata, przy czym to nie jedyna jego funkcja. Wyr6zni¢ mozna
cztery glowne szlaki dopaminergiczne w moézgu, sg to: nigrostriatalny, mezolimbiczny,
mezokortykalny i guzkowo-lejkowy (Rys 7).

o*—> Prgzkowie grzbietowe
Kora przedczotowa

Szlak mezolimbiczny
Nakrywka brzuszna -> Prgzkowie brzuszne

Prgzkowie brzuszne

*—>

Szlak mezokortykalny
Nakrywka brzuszna -> Kora przedczotowa

Podwzgdrze
IstOto czarna

Nakrywka brzuszna

Szlak nigostrialny
Istota czarna -> Prgzkowie grzbietowe

*—>

Przysadka mézgowa
Szlak guzkowo-lejkowy

Podwzgdrze -> Przysadka mézgowa

Rys. 7 Cztery glowne szlaki dopaminergiczne w mozgu: nigrostriatalny, mezolimbiczny,
mezokortykalny i guzkowo-lejkowy.

Neurony dopaminergiczne w szlaku mezolimbicznym oraz mezokortykalnym
zakotwiczone sg na powierzchni pola nakrywki brzusznej. Z tego miejsca poprzez wiokna
osiowe szlak mezokortykalny prowadzi do kory przedczotowej moézgu. Natomiast szlak
mezolimbiczny swoj koniec ma w jadrze potlezacym przegrody oraz w guzku wechowym
(Drozak i Bryta 2005, Vallone i wsp. 2000). Cytoplazma neuronéow dopaminergicznych
stanowi miejsce wytwarzania dopaminy (Girault i Greengard 2004, Misu i wsp. 2002).
Dopamina, inaczej 3,4-dihydroksyetyloamina, jest katecholaminowym neuroprzekaznikiem,

ktory w swojej budowie posiada reszte aminowsg oraz komponent katecholowy, czyli pierscien
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benzenowy z przytaczonymi w pozycjach 3’ i 4’ grupami hydroksylowymi (Rys. 8) (Vallone i
wsp. 2000).

HO NH,

HO

Rys. 8 Dopamina — wzor strukturalny.

Powstawanie dopaminy to proces syntezy sktadajacy si¢ z dwoch reakcji
enzymatycznych:

I.  Hydroksylacja tyrozyny w miejscu 3’ pierScienia aromatycznego na skutek czego
powstaje L-DOPA (L-3,4-dihydroksyfenyloalanina), reakcj¢ katalizuje hydroksylaza
tyrozynowa w obecnosci tetrahydrobiopteryny

Il.  L-DOPA jest substratem dla dzialania dekarboksylazy DOPA, w efekcie czego
w procesie dekarboksylacji wytworzona zostaje dopamina (Nagatsu 2004, Kaufman
i wsp. 2013).

Degradacja dopaminy zachodzi przy udziale enzymu zlokalizowanego na zewngtrznej
btonie mitochondrium MAO (ang. monoamine oxidases), czyli oksydazy monoaminowej, na
drodze oksydacyjnej deaminacji grupy aminowej do aldehydu 3,4-dihydroksyfenylooctowego
jednoczesnie uwalniajgc czasteczke amonu i nadtlenku wodoru (Nagatsu 2004, Mufioz | wsp.
2012). Oksydaza monoaminowa wystepuje w dwoch izoformach: MAO A i MAO B. Neurony,
w ktorych wytwarzane sa przekazniki katecholowe, zawieraja gtéwnie MAO A, lecz wraz z
uptywem czasu, majacym degradacyjny wpltyw na moézg, zwigkszeniu ulega wystgpowanie
MAO B (Nagatsu 2004, Mufioz i wsp. 2012). Inny rodzaj degradacji dopaminy nastepuje przy
udziale o-metylotransferazy katechololowej — COMT. Jej zadaniem jest o -metylacja reszty
hydroksylowej w pozycji 3 obecnej w komponencie katecholowym. Ta reakcja przyczynia si¢
do obnizenia cytotoksycznosci zwigzkéw posiadajacych ugrupowanie katecholowe, w tym
dopaminy. W efekcie rozktadu dopaminy w méozgu otrzymuje si¢ produkt koncowy w postaci
kwasu homowanilinowego (HVA). Warto zauwazy¢, ze COMT nie jest enzymem ,,na stanie”

neurondw dopaminergicznych, a lokalizowany jest wylacznie w komodrkach gleju i neuronach
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postsynaptycznych, ktore tylko unerwiane sa przez neurony dopaminergiczne. Aby produkt
powstaty w wyniku utlenienia dopaminy przez MAO, zostat przeksztalcony do HVA, musi
opusci¢ neurony dopaminergiczne (Mufioz i wsp. 2012, Elsworth i Roth 1997). Stezenie
dopaminy w cytoplazmie neuronéw dopaminergicznych, mimo zintensyfikowanej syntezy, nie
jest wysokie — okoto 100 uM. Wartos$¢ stgzenia przedstawia si¢ odmiennie ze wzgledu na fakt
bardzo wydajnego transportu dopaminy do pecherzykow synaptycznych, gdyz tam st¢zenie
moze osigga¢ nawet 100 mM (Elsworth i Roth 1997, Mannisto i Kaakkola 1999). Niski poziom
stezenia dopaminy w neuronach dopaminergicznych jest kluczowy dla wiasciwego ich
dziatania, jako ze dopamina w wysokim stgzeniu w cytoplazmie moze si¢ samoutleniac,
uwolni¢ wolne rodniki czy reaktywne formy chinonowe, a tym samym doprowadzi¢ do
inhibicji dziatania tancucha oddechowego w mitochondriach, prowadzac do $mierci komorki
(Asanuma 1 wsp. 2004). Dopamina transportowana jest do pecherzykow synaptycznych przy
udziale biatka VMAT (ang. vesicular monoamine transporter 2) na drodze symportu jodowo-
chlorkowego (Grundemann i wsp. 1998, Ko i Strafella 2012). Kiedy impuls nerwowy trafia na
koniec aksonu otwierajg si¢ blonowe kanaly jonowe i jony wapnia naptywaja z otoczenia
pozakomorkowego do wewnatrz. Ten skok stezenia jonowego to bodziec do fuzji czegsci
presynaptycznej btony komorki nerwowej oraz pgcherzykow synaptycznych prowadzacy do
uwolnienia neuroprzekaznika dopaminy do szczeliny synaptycznej (Grundemann i wsp. 1998).
Aby nastgpit sygnal dopaminowy, ktéry aktywuje swoiste receptory, niezbgdne jest osiggnigcie
odpowiedniego stezenia dopaminy w synapsie. Calo$¢ zajmuje dziesigtki milisekund i
natychmiastowo ulega wygaszeniu. Cechg charakterystyczng neuronéw dopaminergicznych
jest obecno$¢ tzw. transportera dopaminowego — DAT (ang. dopamine transporter), ktorego
glowng funkcja jest wychwyt zwrotny odlaczonej od receptora dopaminy ze szczeliny
synaptycznej do zakoficzen neuronu, z ktdrego uprzednio zostala ona uwolniona. W ten sposob
obecna w cytoplazmie zakonczen neuronéw dopaminergicznych dopamina jest ponownie
pakowana do pecherzykéw synaptycznych (Torres 2006, Cieslak 2021). Transporter
dopaminowy jest tez miejscem dla oddziatywania substancji psychoaktywnych. Przyktadowo,
dziatanie transportera dopaminowego hamowane jest przez kokaing, przez co dochodzi do
znacznego wzrostu poziomu dopaminy w szczelinach synaptycznych (gdyz nie moze by¢
wychwycona przez zablokowany DAT), co skutkuje miedzy innymi pojawieniem si¢ objawow
nadpobudliwosci psychoruchowej (Guindalini i wsp. 2006).
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Rys. 9 Dziatanie synapsy ,,dopaminergicznej” utworzonej przez akson neuronu dopaminergicznego
(element presynaptyczny) oraz neuron (np. GABA-ergiczny (element postsynaptyczny); Di i D, —
receptory dopaminergiczne, COMT — o-metylotransferazakatecholowa, DAT — transporter dopaminy
umiejscowiony w blonie komorkowej, DOPAC — kwas 3,4-dihydroksyfenylooctowy, Gi — biatko G
hamujace aktywno$¢ cyklazy adenylanowej, Gs - biatko G stymulujgce aktywno$¢ cyklazy
adenylanowej, HVA — kwas homowanilinowy, MAO — oksydaza monoaminowa, VMAT2 — transporter

amin katecholowych umiejscowiony w blonie pecherzykow cytoplazmatycznych (wg Drozak i Bryta,
2005).

Dziatanie dopaminy jako neurotransmitera mozliwe jest dzigcki obecnym na
powierzchni komorek swoistych receptor6w dopaminergicznych, ktore naleza do grupy
receptoréw powigzanych z biatkiem G. Znanych jest 5 receptoréw wiazacych dopamine, ktore
dodatkowo podzielone sg na dwie rodziny po uwzglednieniu budowy, cech biochemicznych
i farmakologicznych (Tab. 1). Receptory D1 i Ds nalezg do rodziny D1, a receptory D2, D3 i D4
to rodzina D2 (Mi i wsp. 2011, Missale i wsp. 1998). Zrdznicowanie obejmujace receptory
dopaminergiczne jest wynikiem zmienno$ci liczby intronow w genach kodujacych receptory

z rodziny D2 przez co wyodrgbnity si¢ dwie rodziny genow.
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Tab. 1. Receptory przytaczajace dopaming w mozgach ssakow (za Grandy i wsp. 2016).

Rodzina Receptor | Gen | Typ bialka G Mechanizm dzialania
D; DRD1 Zwigksza poziom wewnatrzkomorkowego
D1-podobne G
P Ds DRD5 S cAMP przez aktywacj¢ cyklazy adenylowej
D, DRD2 Zmniejsza poziom wewnatrzkomdérkowego
D,-podobne Ds DRD3 G CAMP przez hamowanie cyklazy adenylowej
D4 DRD4
G Zwigksza poziom Wewnatrzkomorkowego
S
TAAR TAAR1 | TAARL G CAMP i wewnatrzkomorkowego st¢zenia
q wapnia.

Oprécz budowy odmienne sg takze cechy farmakologiczne. Jednakze powinowactwo
zaroOwno agonistow, jak i antagonistow, do receptoréw rodziny D1 i D2 rézni si¢ tylko
nieznacznie (Missale i wsp. 1998, Drozak i Bryta 2005). Rodzina receptorow D1 najgesciej
zlokalizowana jest w prazkowiu, w fragmentach postsynaptycznych bton komorkowych, w
neuronach GABA-ergicznych (Bergson i wsp. 2003, Hummel i Unterwald 2002). Odmienne
jest wystgpowanie receptorow rodziny D, ktére potozone s3 postsynaptycznie, ale i
presynaptycznie. Okresla si¢ je mianem autoreceptorow somato-dendrytycznych, poniewaz
obecne sg na obszarze postsynaptycznej somy 1 dendrytow, ale tez w zakonczeniach aksonow
neuronéw dopaminergicznych (Missale i wsp. 1998, Drozak i Bryta 2005). Fundamentalnym
mechanizmem regulujacym prace neuronow, ktore uwalniajg dopaming, jest wlasnie
aktywowanie autoreceptoréw (Elsworth i Roth 1997). Gdy aktywacji ulegaja autoreceptory
potozone postsynaptycznie impulsy przewodzone przez dopaminergiczne neurony nastgpuja
rzadziej. Natomiast aktywacja autoreceptoréOw na presynaptycznej btonie hamuje syntezg i
uwalnianie dopaminy (Missale i wsp. 1998).

Receptory dopaminergiczne kodowane sa przez wysoce konserwatywng sekwencje
aminokwasOw, oznacza to, ze sa to biatka posiadajace 7 domen transbtonowych. N-koniec
fancucha polipeptydowego dryfuje w przestrzeni pozakomorkowej, znajduja si¢ na nim miejsca
stuzace zajSciu N-glikozylacji. Domena ta nie rézni si¢ miedzy rodzinami receptorow
dopaminergicznych. Roznica natomiast zauwazalna jest w domenie C-koncowej,
zakotwiczonej w cytoplazmie komorek, gdyz dtugo$¢ C-konca w rodzinie D1 jest okolo 7 razy
dhuzsza niz w rodzinie D>. C-koniec jest bogaty w miejsca do fosforylacji oraz dysponuje

pojedynczym miejscem do palmitoilacji (Rys. 10). W rodzinie D> tancuch polipeptydowy
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posiada duzg trzeciag petle cytoplazmatycza, ktora jest cecha typowa dla receptorow
wspoétdziatajacych z podjednostka Gi. W rodzinie receptorow D1 wystepuje petla mata, ktorej
obecno$¢ jest charakterystyczna dla biatek powigzanych z podjednostkg Gs (Missale i wsp.
1998, Vallone i wsp. 2000).

D1

NH;

Macierz
zewngtrzkomérkowa

Cytoplazma

COOH

D2

Macierz

NH

zewnqtrzkomérkowa

COOH Cytoplazma

Rys. 10 Budowa receptorow dopaminergicznych D1 i D2 (wg Pivonello i wsp. 2007).

Receptory rodziny D: oddziatujac z biatkiem Gs prowadza do aktywacji cyklazy
adenylowej, ktora pobudza prace kinazy biatkowej A (PKA, ang. protein kinase A), co
przektada si¢ na zmiany w profilu fosforylacji licznych 1 réznych biatek komoérkowych.
Przyktadem biatka b¢dacego substratem dla PKA jest DARPP-32 (ang. dopamine and cAMP
regulated phosphoprotein). Reakcje zachodzace na linii receptor D1 -PKA-DARPP-32
wplywaja na dziatanie kanatéw jonowych Na', K* i Ca?*, a takze oddziatuja na stopien
uwrazliwienia receptorow, ktore wykazuja powinowactwo do innych neuroprzekaznikéw, np.
kwasu y-aminomastowego (GABA, ang. gamma-aminobutyric acid). To prowadzi do
zintegrowania drég przekazu sygnatdéw wewnatrzkomorkowych, niezaleznie od typu
aktywujacego Sciezke neuroprzekaznika (Neve i wsp. 2004, Svenningsson i wsp. 2004).
Wzmozone dziatanie receptoréw typu D1 przektada si¢ rOwniez na wzmozong pracg fosfolipazy
C (PLC, ang. phospholipase C), zwigkszenie stezenia jondéw wapnia we wnetrzu komorki jak i
aktywowanie kinazy biatkowej C (PKC, ang. protein kinase C) (Neve i wsp. 2004). Kontrast

pomiedzy rodzinami receptoréw dopaminergicznych wida¢ poprzez efekt oddziatywania
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receptoréw D2 z biatkiem Gi/GO, ktory to prowadzi do inhibicji powstawania cAMP. Ponadto
aktywacja tych receptorow skutkuje ostabiong aktywnoscig kinazy PKA, a jej wplyw na
fosforylacje na przyktadzie DARPP-32 i modulacje kanalow jonowych jest antagonistyczny do
tego, ktory wywolywaty receptory grupy Di. Pobudzenie receptoréw rodziny D2 moze jednak
stymulowaé fosfolipazy A2 i C, co doprowadza do wzrostu stezenia jonow Ca2* (Callier i wsp.
2003, Neve i wsp. 2004). Mimo ze dziatania receptoréw dopaminergicznych z rodzin D; czy
D> moga by¢ przeciwstawne, pobudzenie dowolnej z tych grup prowadzi ostatecznie do

identycznego efektu koncowego (Nishi i wsp. 1999).

3.2 Molekularne podloze ukladu dopaminergicznego

Indywidualna zmienno$¢ genetyczna dotyczy takze réznych wariantow genetycznych
genéw bezposrednio zaangazowanych w przekaznictwo w uktadzie dopaminergicznym
(Hoenicka i wsp. 2007). Réznorodny wptyw dopaminy na poszczegdlne elementy biologiczne
zalezy od pobudzenia danego receptora DRD1, DRD2, DRD3, DRD4, DRDs. Polimorfizmy w
genach kodujacych te receptory moga wigzac si¢ z licznymi zmianami w funkcjonowaniu
uktadu dopaminergicznego, stanami chorobowymi czy sktonnosciami (Hoenicka i wsp. 2007).
Najpopularniejsza formg zmienno$ci osobniczej sa SNP (ang. Single Nucleotide
Polymorphism), drugi wynik pod wzgledem liczebnosci wystepowania zajety polimorfizmy
typu indel, czyli insercja/delecja, CNV (ang. copy number variants), SINE (ang. short
interspersed repeated DNA elements) i rzadziej spotykane, jak np. SVA, czyli insercja
sekwencji SINE-VNTR-Alu lub NUMT (ang. nuclear mitochondrial DNA) (Cigszczyk 2021).

Literatura dotyczaca genu receptora DRDI1 przedstawia miedzy innymi opis
polimorfizmow, ktore wykazaty zwigzek z uzaleznieniem od nikotyny (Huang i wsp. 2008).
Przeanalizowane przez Huang i wsp. (2008) polimorfizmy genu DRD1 rs265973, rs265975,
rs686 prezentujac haplotyop C-T-A wykazaly wysoka zalezno$¢ z badanym uzaleznieniem,
podobnie w przypadku haplotypu T-A-T formowanego przez polimorfizmy rs265975, rs686,
rs4532. Zmienno$¢ w obrebie genu dla danych polimorfizméw przedstawia ponizsza tabela
(Tab. 2).

Polimorfizmy rs4532 i rs4867798 zlokalizowane w niekodujacych regionach DRD1
majg potencjalny wplyw na poziomy ekspresji receptora D1 wynikajacy z destabilizacyjnego
dziatania na mRNA. Dwa SNP, w 5’ i 3’ nietranslacyjnych regionach DRD1, ponadto koreluja
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z zaburzeniem kontroli impulsow (Zainal Abidin i wsp. 2015). Jeden z tych SNP (rs4532)
opisany zostal jako motywator do poszukiwania substancji uzalezniajacych w badaniu oséb z
problemem alkoholowym (Kim i wsp. 2007, Limosin i wsp. 2003).

Tab. 2 Charakterystyka SNP oraz sekwencje zaprojektowanych sond TagMan shuzace detekcji
poszczegblnych alleli (Huang i wsp. 2008).

SNPno. dbSNPID  Allele Heterozygosity Contig position  SNP location Sequences for allele detection (5'—3")
(NT_023133)
1 265973 C/T 0.493 19670285 3’ near gene F: GACCCTAGGAGCAAGCAATGTTATTA

R: GGCAATAAGGTGAGGGTTCTAGTTT
P: CTGGTCATAG/ATACCTTC
265975 CT 0.493 19671781 3’ near gene F: AGTAAGCCATCTCCCTGTTTTGTT
R: GGGTAGAGTGTAAGAAAACGTTTGAGA
P: AAAAACACGG/ACCTTGTG
3 rshB6 AlG 0.453 19678286 Exon 2(3" UTR) F: TCAGAGTCTCACCGTACCTTAGTTT
R: CCCAAAAGCTAGAGGAGATTGCT
P: CTTAATAGCAAA/GCCCC
4 rsd4532 CIT 0.370 19679736 Exon 1 (5" UTR) F: AGCAATCTGGCTGTGCAAAGT
R: CATCTTCCTAAGAGAAAGCACATCAG
P: CCTGCTTG/AGGAACT

[}

W przypadku receptora DRD2 liczne prace wskazuja na jego powigzanie
z zaburzeniami psychicznymi, np. schizofrenig (Zahari i wsp. 2011, Saiz i wsp. 2010, Noble
2003). W genie DRD2 zidentyfikowano ponad 200 polimorfizméw takich jak np. Val96Ala,
Leuldlleu, Vall54lle, Pro310Ser (dbSNP rs1800496), Ser311Cys (dbSNP rs1801028), A-
241G (dbSNP rs1799978), and -141C Ins/Del (dbSNP rs1799732) (Zahari i wsp. 2011).
W badaniach nad powigzaniem polimorfizméw genu DRD2 ze schizofrenig stwierdzono, ze
pacjenci posiadajacy allel Cys311 maja wyrazniejsze 1 cigzsze objawy choroby niz pacjenci go
pozbawieni. Posiadacze Cys311 charakteryzowali si¢ takze pogorszong odpowiedzig na
leczenie z wrecz widocznymi negatywnymi objawami (Zahari i wsp. 2011). W odmiennym
badaniu zidentyfikowano zwiagzek mi¢dzy allelem DRD2 rs1076560G a wydajnos$cig w zadaniu
sekwencyjnego, motorycznego uczenia si¢ przez zdrowe, mtode, aczkolwiek nieuprawiajace

sportu Europejki rasy biatej (Noohi i wsp. 2014).

Gen DRD3 znajduje si¢ na chromosomie 3 (locus 3g13.3). Receptor dopaminy D3 jest
zlokalizowany w limbicznych obszarach moézgu, zwigzanych z funkcjami poznawczymi,
emocjonalnymi (Le Coniat i wsp. 1991). Zmienno$¢ genu DRD3 jest taczona z podatnoscia na
dziedziczne drzenie samoistne (Blair i wsp. 2008). W innym badaniu wykazano jednak
zalezno$¢ miedzy wariantem DRD3 rs167771 a poszukiwaniem wrazen ws$rdd narciarzy

I snowboardzistow (Thomson i wsp. 2013). Geny receptorow dopaminergicznych mogg by¢
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takze powigzane z innym jednostkami chorobowymi u czlowieka, jak ma to miejsce
w przypadku choroby Parkinsona. Efekt zmienno$ci polimorficznej moze by¢ negatywny, jak
| pozytywny. Zbadany pewien polimorfizm, pod katem ryzyka zapadalno$ci na Parkinsona,
genu DRD2 wykazal zwickszone ryzyko wystgpienia choroby. W tych samych badaniach
I pracy autor przedstawil polimorfizm rs6280 genu DRD3, w przypadku ktorego bycie
homozygota wzgledem allelu Ser9Gly skutkuje obnizonym ryzykiem zachorowania (McGuire
i wsp. 2011).

Gen receptora dopaminy typu D4 (DRD4) znajduje si¢ w poblizu telomeru na 11p15.5,
zawierajagcym 4 eksony. Gen ten nazywany jest genem mocnych wrazen (Van Tol i wsp. 1991,
Ebstein i wsp. 1996, Lusher i wsp. 2001). Mutacje w genie DRD4 powigzane s3 z roznymi
fenotypami behawioralnymi np. podejmowaniem ryzyka. Gen ten zawiera kilkanascie
polimorficznych loci w regionie promotora. Wykazano m.in. ze allel C polimorfizmu
rs1800955 zwigzany jest z poszukiwaniem nowosci i ekstrawersja (Munafo i wsp. 2008).
Innym typem polimorfizmu wystepujacym w genie DRD4 jest VNTR o0 48 parach zasad w
eksonie 3 w przedziale od 2-powtérzeniowych (2R) do 11-powtorzeniowych alleli (11R).
Nosiciele alleleu 7R wykazuja zwigkszony poziom aktywnosci fizycznej i sg bardziej wrazliwi
na czynniki zewngtrzne. Allel 7R jest zwigzany z podejmowaniem ryzyka finansowego,
deficytem uwagi, nadpobudliwoscig, alkoholizmem 1 rozhamowaniem. Wykazano, ze
zawodnicy MMA majg zwigkszong czestos¢ wystepowania alleli 7R w porownaniu z grupg
kontrolng (Grzywacz i wsp. 2008, Cherepkova i wsp. 2019). Nikolaidis i Gray (2010) dokonali
obszernej analizy piSmiennictwa z zakresu powigzania ADHD (ang. Attention-Deficit
Hyperactivity Disorder) z allelem 7R wyzej opisanego polimorfizmu DRD4. Wyniki te
potwierdzit Bovicini i wsp. (2020) przedstawiajac DRD4 48 pz VNTR jako potencjalny
biomarker diagnostyczny ADHD.

Ostatnim genem kodujgcym receptor dopaminy jest DRDS, ktory podobnie jak
pozostale receptory w okre§lonych wariantach sprz¢zony jest z wystepowaniem schizofrenii
lub ADHD. Allel 6 o dlugosci 244 pz markera D4S615 tego genu zostal niejednokrotnie
powigzany z wystepowaniem schizofrenii, ponadto wykazat role protekcyjng wzgledem ADHD
(Muir i wsp. 2001, Mill i wsp. 2004). Inny polimorfizm tego genu — VNTR i jego allel 279 pz
wykazal wyzsza czgstotliwos¢ wystepowania u 0sob cierpigcych na paranoidalne zaburzenia
osobowosci (O'Higgins i wsp. 2022). Przyktadem tego jak tto genetyczne wptywa na ogodlne

dziatanie uktadu dopaminergicznego jest substytucja G —T, polimorfizm o nazwie rs6824806,
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gdyz powigzano wystgpowanie tej zmiany z ilo$cig powstajacego mRNA, ktoére przektada sig

ilosciowo na powstajace biatko (Magistrelli i wsp. 2021).

Powyzsze przyktady stanowig o fakcie, iz genetyczna zmiennos$¢ osobnicza sktadowych
uktadu dopaminergicznego moze wptywac na rozwdj zaburzen psychicznych, chordb czy by¢
powigzana z rozwojem i podatno$cig na natogi, jednoczesnie poznanie mutacji i zwigzanych z
nimi zmian w funkcjonowaniu ukladu dopaminergicznego moze mie¢ duze znaczenie w

planowaniu celowanej i indywidualnej terapii (Campos i wsp. 2013, Hill i wsp. 2012).

3.3 Znaczenie ukladu dopaminergicznego w sporcie

Dopamina jest bardzo waznym i dobrze opisanym metabolitem zwigzanym ze szlakiem
syntezy hormonéw nadnerczy — noradrenaliny i adrenaliny. Wiaze si¢ to z kluczowym
znaczeniem w regulacji odpowiedzi organizmu na wysitek fizyczny. Uktad adrenergiczny
nazwany jest przez fizjologow uktadem pracy i walki, a w przypadku sportu raczej uktadem
,uciekaj lub walcz” (Yakovlev i Viru 1985, Liang i wsp. 2023). Hormony rdzenia nadnerczy
mobilizowane sg przede wszystkim w sytuacjach stresu. Jedng z nich jest wysitek startowy.
Efekty ich dziatania to m.in. wzrost ci$nienia te¢tniczego, rozszerzenie oskrzeli czy mobilizacja
substratow energetycznych. Zaburzenia (chociazby w warunkach startowych) homeostazy
uktadu dopaminergicznego maja swoje odzwierciedlenie w dolegliwosciach somatycznych
uktadow krazenia, kostno-stawowego, pokarmowego ioddechowego. Wplywaja tez na
meczliwos¢ (Davis i wsp. 2008, Yakovlev i Viru 1985).

Istnieja takze bezposrednie dowody laczace mechanizmy dopaminergiczne z innymi
cechami majacymi wedlug wielu badaczy kluczowy wptyw na poziom osiggnie¢ sportowych,
np. z cechami 0sobowosci czy temperamentem, ktore rozumiane sg jako indywidualny zestaw
reakcji emocjonalnych i umiejetnosci odpowiedzi na bodzce pochodzace z otaczajacego
srodowiska (Michatowska-Sawczyn i wsp. 2019, Huminska-Lisowska i wsp. 2023).

Uktad dopaminergiczny petni kluczowg role w tzw. uktadzie nagrody, ktéry aktualnie
szerzej funkcjonuje pod nazwa uktadu motywacji. Oznacza to, ze szlaki biologiczne, w ktérych
uczestniczy dopamina sg zaangazowane w kontrolowanie emocjonalnych szlakéw taczacych
si¢ z motywacja, umiej¢tnosciami zapamigtywania oraz klasyfikacji czynnikéw zewnetrznych,
nagradzajgcych albo wzbudzajacych awersje. Uktad ten wzmacnia pami¢é w procesie uczenia

si¢, a takze zdolno$ci motoryczne i funkcje wykonawcze (Arias-Carrion iwsp. 2010).
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Dopamina jest kluczowym neuroprzekaznikiem w o$rodkowym ukladzie nerwowym
aktywnym w procesie uczenia si¢ motywowanym nagrodg. Obejmuje to réwniez odpornos¢ i
adaptacje organizmu do sytuacji stresowych (Vetulani 2001, Unglessa i wsp. 2010).
Fundamentem strukturalnym w funkcjonowaniu uktadu nagrody jest skupisko neuronow, ktore
zakotwiczone sg w polu brzusznym nakrywki w srodmozgowiu oraz drugie skupisko tworzone
przez neurony jadra pollezacego, umiejscowione w uktadzie limbicznym, a doktadnie jego
przedniej cze$ci. Tym samym zachowania motywowane, mieszczace si¢ pod nazwa uktadu
nagrody, ktorego nazwa stanowi przyjemny odpowiednik dla uktadu $rodmoézgowiowo-
rgbkowego, okreslany jest mianem mezolimbicznego (Nestler 2001, Gas 2019). W jadrach
potlezacych przegrody zachodzi warunkowanie reakcji, w korze przedczotowej nastepuje
przyjecie i utrwalenie danego zachowania, a rolg ciala migdalowatego jest wytworzenie
zwigzku pomigdzy dziatajacym bodzcem, potencjalnie zwiastujacym stan nagrodzenia, a
sposobem zachowania w reakcji odpowiedzi na bodziec (Nestler 2001). Uktad motywacji
obejmuje aspekty fizjologiczne, jak jedzenie czy picie, hazard, czy tez aktywnos¢ sportowa
(Arias-Carrion i wsp. 2010, Flack i wsp. 2019). Geny uktadu dopaminergicznego mogg mieé
zwigzek z cechami potencjalnie istotnymi dla sportowcow (Flack i wsp. 2019).
Niezaprzeczalnie gldéwnym ,,motorem” zachowania jest mozg, ktory jest jednoczesnie takze
biologiczng podstawa dla zachowan zwigzanych z podejmowaniem wysitku, zwlaszcza w
kontekscie autonomicznym i motywacji zewngetrznej. Pomimo znajomosci gtéwnych zatozen,
szczegoty mechanizmow zachodzacych w ludzkim moézgu i zwigzanych ze sportem wcigz nie
sa do konca poznane.

Realizowane do tej pory badania, najczesciej przy uzyciu modeli mysich, wskazywaty
na wyrazny zwiazek podtoza genetycznego z wewngtrznymi motywatorami determinujgcymi
podejmowanie i kontynuacje ¢wiczen fizycznych. Analizy molekularne wskazywaty na dwa
konkretne czynniki:

1. geny ronalne helisy-petli-helisy 2 (NHLH2) (Good i wsp. 2015)
2. receptor dopaminy 1A (DRD1A) (Lightfoot 2011)

Jednym z bardziej interesujacych zagadnien podejmowanych przez naukowcow jest
mechanizm kontroli poziomu dopaminy przez czynnik transkrypcyjny NHLH2, ktory
kontroluje ekspresj¢ gendw zwigzanych z motywacja do ¢wiczen. Kolejnym zagadnieniem,
ktore jest warte wyjasnienia, jest zwigzek danych polimorfizméw genetycznych zwigzanych
z tym szlakiem oraz czy poszczegdlne genotypy i ich asocjacje moga wyjasnia¢ roznice

W poziomie motywacji poszczegdlnych jednostek sposrod objetych badaniem grup.
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Gen NHLH2 pierwotnie zidentyfikowano jako homologiczny pod katem podstawowych
genow helisa-petla-helisa, dziata jako podstawowy czynnik transkrypcyjny, a jego dziatanie
jest regulowane przez acetylacj¢ lizyny. W szczego6lnosci acetylacja NHLH2 przy lizynie 49
umozliwia wigzanie czynnika transkrypcyjnego z promotorem docelowego genu, co skutkuje
tlumieniem aktywnos$ci/ transkrypcja tego genu (Libert i wsp. 2011) Jednym z genow
podlegajacych regulacji przez NHLH2 jest ten kodujacy biatko MAO-A. W 1997 roku opisano
,,mysz out” (N2KO) - czyli pierwszg ,,neuro-mysz” z nokautem czynnika transkrypcyjnego
NHLH2. I dotyczyto to fenotypu otytosci dorostych osobnikow (Good i wsp. 1997, Good i wsp.
2015). Otytos¢ u tych zwierzat pojawia si¢ powoli. Zaczyna by¢ widoczna dopiero u samcow
w 12-tym tygodniu, przy czym za jej postep odpowiada zmniejszony poziom ¢wiczen, a nie
przyjmowany pokarm, co $wiadczy o spadku zachowan motywacyjnych w fenotypie ,,neuro-

myszy” w porownaniu z fenotypem dzikim (Coyle i wsp. 2002).

Opisany mechanizm zainteresowal naukowcoéw badajacych determinanty otylosci
U ludzi. Badacze skupili si¢ poczatkowo na polimorfizmie pojedynczego nukleotydu (SNP)
w ludzkim NHLH2, ktéry powoduje zmiang pozycji 83 w biatku NHLH?2 z alaniny na proling
(NHLH2%P). Wykazano, ze mutacja tego genu moze skutkowa¢ zmiang w strukturze obszaru
helisy w pro-helisie podstawowej -helisy-petli-helisy (Al Rayyan i wsp. 2013). Dalsza analiza
tego 1 innych polimorfizméw z bazy danych NCBI ukazata pig¢ dodatkowych SNP NHLHZ2,
ktore powoduja zmiany aminokwasow i sekwencji biatek (Good i wsp. 2015), przy czym zadna
z nich nie zostala jeszcze Scisle powigzana z fenotypami cztowieka. Do chwili obecnej Zzadne
badania nie powiazaty bezposrednio NHLH2 z ,fenotypem ¢wiczen”. Jedynie jedno z locus,
DI1S189, zostalo wymienione na Mapie Gendéw Cztowieka pod katem wplywu na zdrowie
(D1S189 zostal powigzany z fenotypem czestoskurczu wywotanego wysitkiem fizycznym
cardio, przy czym zaleznos$¢ t¢ zaprezentowano tylko w jednym badaniu) (Good i wsp. 2015,
Good i wsp. 2008).

Gdy sekwencja biatka NHLH2 zawierajaca jeden z pigciu SNP wystepujacych
w ludzkim genomie zostala wpisana indywidualnie do programu PAIL, zgodnie
z przewidywaniami, progi acetylacji niektorych lizyn ulegly zmianie, mimo ze SNP nie zmienit
bezposrednio lizyny. Obecnos¢ tych polimorfizméw SNP w ludzkim genie NHLH2, sugeruje,
ze niektore z nich moga powodowac zmiang acetylacji biatka, co moze mie¢ z kolei wptyw na
aktywno$¢ NHLH2 wzgledem jego gendéw docelowych (Good i wsp. 2015). Dlaczego ma to
znaczenie w kontek$cie motywacji do ¢wiczen? Badania Liberta i wsp. z 2011 wyjasnity

potaczenie stanu acetylacji NHLH2 i ekspresji genu mono-oksydazy aminowej A (MAO-A). W
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skrocie rzecz ujmujac, deacetylacja NHLH2 przez deacetylaze sirtuiny 1 (SIRT1) spowodowata
utrat¢ negatywnej regulacji MAO-A przez NHLH2. Libert i wsp. (2011) wykazat rowniez, ze
po deacetylacji NHLH2, zwierzeta byly mniej zmotywowane do eksploracji otoczenia. I
odwrotnie, gdy NHLH2 byt acetylowany, aktywnie wigzat si¢ z promotorem MAO-A, a to z
kolei przektadato si¢ na jego zmniejszong ekspresje MAO-A (Rys. 11).

r—)x

VNTR site

r—’ ~S N\
—l—l—'—' MAO-A gen

VNTR site

Rys. 11 NHLH2, MAO-A T motywacja do ¢wiczen (wg Good i wsp. 2015).

U 0s06b z duza motywacja do ¢wiczen (model gorny) acetylowana niesceniczna helisa-
petla-helisa 2 (NHLH2) wigze si¢ z promotorem monoaminooksydazy A (MAO-A)
zawierajagcym cztery powtdrzenia tandemowe o zmiennej liczbie (VNTR), obnizajac
aktywnos$¢ transkrypcyjng. Poniewaz MAO-A moze rozklada¢ monoaminy, poziom serotoniny
i dopaminy (przedstawionych jako szeSciokaty) jest wysoki, co prowadzi do motywujacych

zachowan prowadzacych do ¢wiczen.

Siedzacy tryb zycia (dolny panel) moze wynika¢ albo z braku wigzania NHLH2
z powodu dezaktywacji przez sirtuing (SIRT), poprzez polimorfizmy w NHLH2 wptywajace
na jego funkcje lub stan acetylacji, albo w 3,5 lub 4 wariantach promotora VNTR w promotorze
MAO-A, co prowadzi do wyzszej aktywnosci transkrypcyjnej genu dla MAO-A. Wyzsze
biatkko MAO-A (w ksztalcie rombu) prowadziloby do obnizenia poziomu monoamin i
zmniejszonej motywacji do ¢wiczen (Good i wsp. 2015). Biatko MAO-A i pokrewne biatko
MAO-B katalizuja utlenianie neuroprzekaznikow monoaminowych, co powoduje ich
inaktywacje. Chociaz oba biatka ,celuja” w dopaming, MAO-A wykazuje dodatkowa
specyficznos¢ w zakresie inaktywacji serotoniny, noradrenaliny i adrenaliny. Co ciekawe, geny
kodujace zarowno MAO-A, jak i MAO-B znajduja si¢ obok siebie na chromosomie X w
Xp1l.3, a u myszy z delecja MAO-A wystepuje lekko podwyzszony poziom dopaminy, ze
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Znacznym wzrostem serotoniny i norepinefryny. Obserwuje si¢ u nich zwigkszong agresj¢ w
sytuacjach stresowych. Co ciekawe, wnioski z badan na modelach zwierzecych sa zgodne z
wnioskami, jakich dostarczajg badania ekspresji MAO i jego wplywu na zachowanie si¢ u ludzi
(Shih i Thompson 1999). Odmienne dzialanic MAO-A, tym samym oddzialywanie na
dopaming, moze wynika¢ takze z polimorfizmu VNTR (zmiennych powtorzen tandemowych),
w ktorym sekwencja moze roznic si¢ liczbg powtdrzen 2, 3, 4 lub 5-krotnych zostat przebadany
w wielu grupach i wykazano jego asocjacj¢ z impulsywnoscig i agresjg u ludzi. Gdy pojawiaja
si¢ 3 powtorzenia VNTR — skutkuje to niskg aktywnoscig transkrypcyjng genu MAO-A.
Natomiast powtdrzenia W liczbie 4 skutkuja wysoka aktywnoscig transkrypcyjng opisywanego
genu. Istnieja rowniez niezwykle rzadkie warianty 2 i 5 powtorzen, jednak ze wzgledu na
rzadkie wystepowanie nie opisano ich asocjacji. Cieckawym zagadnieniem wydaje si¢ w tym
przypadku analiza oddziatywania zwigkszonego lub zmniejszonego poziomu enzymu MAO-A
na dopaming. Wariant 4 powtorzen VNTR skutkujacy wysoka aktywnoscig MAO-A jest
taczony fenotypowo z depresja i ogdlne nizsza aktywnos$cig. Z drugiej strony osobnicy z 3
powtdrzeniami VNTR (powodujaca nizsza aktywnos$¢ transkrypcyjng opisywanego genu)
wykazuja z reguty wyzsza aktywnos¢, co finalnie prowadzi¢ moze do impulsywnosci i agresji.
Podsumowujac zwigzek NHLH2 z ¢wiczeniami fizycznymi, homozygoty z 4 powtdrzeniami
VNTR i polimorfizmem NHLH2 prowadzacym do niskiej acetylacji wykazuja si¢ najwyzszy
poziomem MAO-A i co za tym idzie, z reguly, siedzacym trybem zycia i brakiem aktywnos$ci
fizycznej (Sabol i wsp. 1998, Buades-Rotger i Gallardo-Pujol 2013). Badania Rabelo i Almeida
(2015) na modelach zwierzecych wykazaty, ze mniejsza motywacja do aktywnosci fizycznej
towarzyszy osobnikom, u ktoérych po wysitku fizycznym zanotowano wyzsze stezenie DOPAC
(kwasu 3,4-dihydroksyfenylooctowego), czyli produktu rozktadu dopaminy przez MAO. Inne
badania na modelach zwierzecych wykazaly powigzanie receptora DRD1 z utrzymaniem

wysokiego poziomu aktywnosci fizycznej (Lightfoot, 2011).

Analizowano tez polimorfizmy SNP w genach mogacych wptywac na szlak przemian i
dziatania dopaminy, tj. SNP ACE i SNAP25, gdzie kompleks SNAP posredniczy w transporcie
pecherzykow presynaptycznych oraz w uwalnianiu miedzy innymi dopaminy. Badania
obejmowaly mlodziez, ktora ¢wiczyta mniej niz 60 minut dziennie. Szczeg6lng uwage w tym
aspekcie zwrdcic nalezy na szlak endokannabinoidowy, w tym na receptor kannabinoidowy-1
(CB1, ktory jest mediatorem hamowania uwalniania neuroprzekaznikéw, w tym dopaminy).
Modelowanie szlaku dopaminergicznego przez szlak endokannabinoidowy moze by¢ waznym

mediatorem motywacyjnej aktywnosci fizycznej (Wilkinson i wsp. 2013, Melis i Pistis 2012).
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Podsumowujac, szlaki dopaminergiczne w os$rodkowym uktadzie nerwowym maja
powiazanie z systemem nagrody, motywacja, aktywnoscig motoryczng czy emocjonalng. Fakt
ten powoduje, ze szlaki te staly si¢ jednym z najczesciej podejmowanych przez naukowcow
zagadnien badawczych w konteks$cie genetycznego podioza motywacji do aktywnosci

fizycznej.
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4. OSOBOWOSC A SPORT

4.1 Zachowania motywowane w sporcie

Stowo ,,motywacja” pochodzi od tacinskiego stowa ,,movere”, ktore dostownie oznacza
»wprawi¢ co§ w ruch” (Nae 2016). Arystoteles szerzyl poglad, ze ,,ruch” zaistnie¢ moze w
wyniku wspotpracy dwoch elementdw: pragmatycznego powodu oraz pragnienia (Stults-
Kolehmainen i wsp. 2020). W codziennym rozumieniu oznacza to, ze potrzebne jest cos$, z
czego bedziemy mogli czerpa¢ korzysci, co$ lukratywnego 1 musi to wspoétgraé z naszym
wewnetrznym pragnieniem do zadziatania. Cwiczenia fizyczne, zaréwno te, ktére moga
obejmowaé celowe planowanie, jak i te wynikajagce ze spontanicznej interakcji, sa
zachowaniem motywowanym. Powszechnie wiadomo, ze regularne ¢wiczenia fizyczne
przynosza wymierne korzysci zdrowotne. Niestety, coraz wigkszy odsetek populacji nie jest
aktywny fizycznie lub podejmuje aktywno$¢ fizyczng bardzo rzadko. Badania przeprowadzone
w USA wykazaly, ze obecnie tylko 21% dorostych Amerykandéw spetnia wytyczne dotyczace
¢wiczen aerobowych 1 wzmacniajacych migénie. Z pozostalych 80%, 25% dorostych
Amerykanow deklaruje brak aktywnosci fizycznej w czasie wolnym. Sposrdd mtodziezy, ktorej
rekomenduje si¢ minimum 60 minut aktywnos$ci dziennie, jedynie 27% spelnia te wytyczne.
Co gorsza, az 15% dzieci zglasza catkowity brak aktywnosci fizycznej w czasie wolnym (Butts
i Gary 2016, Aubert i wsp. 2021, Zrodto internetowe 1 i 2 i 3 ). Wedhug jednej z teorii niska
efektywnos$¢ dziatan majacych na celu zwiekszenie czestotliwosci ¢wiczen wsrod dorostych
przynosi mierne rezultaty na skutek roznic w behawioralnym podejsciu do wykonywania
¢wiczen (Duncan i wsp. 2010, Rhodes i de Bruijn 2013). Wyniki z metaanalizy
przeprowadzonej przez Rhodesa i de Bruijna (2013) wykazaty, ze 36% osob z pierwotnym
zamiarem ¢wiczen nigdy nie realizuje tego zamiaru, natomiast 21% nigdy nie miato nawet
zamiaru ¢wiczenia. Podobne tendencje i proporcje wykazano w badaniach motywacji i
podejscia planistycznego mierzonego wséréd miodziezy w wieku 10-14 lat, za pomoca
specjalnie do tego celu przygotowanych kwestionariuszy (Christiana i wsp. 2014). Gdyby
wnioski wynikajace z tego badania rozszerzy¢ na ogoét populacji mozna byloby doj$¢ do
whniosku, ze w przypadku ponad potowy zainicjowanie lub utrzymanie motywacji do ¢wiczen
jest duzym problemem. Co zatem ma najwickszy wpltyw na fakt podjecia 1 pozniejsze]
kontynuacji aktywnoS$ci fizycznej? W literaturze analizujacej aspekt behawioralny mozna
natkna¢ si¢ na opis podstaw teoretycznych tego zagadnienia. Jednymi z kluczowych czynnikow

majgcych wptyw na fakt zainicjowania aktywnos$ci fizycznej jest presja spoteczna i nagrody
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zewngtrzne, a wigc motywacja zewngtrzna (Gas 2019, Nae 2016). Motywacja ta napedzana jest
pragnieniem osiggniecia celu, ktorym nie jest wykonana sama w sobie praca ani cheé jej
podjecia, a pochwatla, nagroda, dotrzymanie terminu czy wygranie konkursu (Ariani 2013). Z
kolei zupelnie inaczej wygladaja czynniki behawioralne przyczyniajace si¢ do utrzymania
podjetej aktywnosci fizycznej. Sa to motywatory wewngtrzne lub autonomiczne, takie jak
przyjemnosci z wykonywanych ¢wiczen lub korzysci zdrowotne (Gas 2019, Nae 2016).
Mimo tego, ze sporej czeSci spoleczenstwa brak motywacji do podejmowania
aktywnosci fizycznej, co potwierdzaja powyzsze dane, ale takze plan Swiatowej Organizacji
Zdrowia - WHO (ang. World Health Organization), ktéry zaktada wdrozenie krajowych
wielosektorowych dzialan w zakresie obnizenia o 15% powszechnego, $wiatowego braku
aktywnosci fizycznej, to wsrod sportowcdw nie mozemy mowic o braku motywacji, a raczej o
tym, czym osoba regularnie uprawiajaca sport jest zmotywowana najbardziej (Aubert 1 wsp.
2021). Nalezy zaznaczy¢, ze regularne uprawianie sportu moze mie¢ réozny charakter, tzn.
amatorski lub profesjonalny. Definicj¢ sportowca profesjonalnego podaje nam ustawa z dnia
18 stycznia 1996 r. o kulturze fizycznej w rozdziale 4, art. 22 przedstawiajac sport
profesjonalny jako uprawiany w celu zarobkowym. Tak zdefiniowane pojecie to wierzchotek
gory lodowej, poniewaz aspekt finansowy to efekt finalny réznicy w motywacji, celach,
mozliwo$ciach, umiejetnos$ciach, wykonanej pracy, talentu, naktadow finansowych pomiedzy
sportowcem amatorem a zawodowcem. Aktywno$¢ sportowa amatorska wigze si¢ raczej
z aspektem zdrowotnym, rekreacyjnym, nawet towarzyskim, dlatego tez czynniki motywacyjne
beda rézne od tych, ktore rzadza kandydatami na sportowcoéw wyczynowych 1ijuz ich
uksztattowanymi wersjami. Juz w 1994 r. Mihai Epuran dokonat podzialu motywow, dla
ktérych ludzie uprawiaja sporty. Wyodrebnit trzy kategorie. Pierwsza z nich jest ,,potrzeba
ruchu”, ktorej zaspokojenie gwarantuje jednostce rozwoj fizyczny 1 psychiczny. Jej
intensywno$¢ osigga najwyzszy poziom w dziecinstwie i wieku nastoletnim, a jednoczesnie
wtedy tez jest ona najbardziej zr6znicowana. Dynamiczne impulsy, ktore generuje ,,potrzeba
ruchu” w okresie dziecigcym/mlodzienczym powoduja, ze ten ruch staje si¢ integralng czgscia
osobowosci. Od momentu rozpoczgcia przygody sportowej przez dziecko do faktycznej
konkurencji zawodniczej mija dlugi okres czasu, ale w trakcie tej sportowej drogi impuls
pozostaje intensywny. Laczy si¢ tu potrzeba oraz che¢ do ¢wiczenia, czyli sktadowe niezbedne
dla uprawiania sportu wyczynowego. Druga kategoria obejmuje: wspotzawodnictwo, potrzebe
samopoznania oraz che¢ podjecia ryzyka jako podstawowe czynniki motywacyjne, ktore
sktaniaja dziecko/nastolatka do systematycznego praktykowania sportu, cho¢ oczywiscie

sukces sportowy uwarunkowany jest takze umiejgtno$ciami, postawg, treningiem. Trzecig
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kategori¢ zajmuja czynniki motywacyjne nabyte w czasie lat treningéw, nawyki, treningowa
rutyna zbudowana na systematycznosci i zorganizowaniu. Tak silnie zakorzeniona motywacja
sktania osob¢ do uprawiania sportu nawet dlugo po tym, jak ta zakonczyta wyczynowgq kariere.
Na podstawie tego podziatu mozemy stwierdzi¢, iz wyraznie odréznia si¢ motywy, ktore
pobudzaja ludzi do ¢wiczen (dla zdrowia czy przyjemnosci), od tych pobudzajacych do
zorganizowanej rywalizacji sportowej w drodze po sukces. Badania motywacji jako zakresu
psychologii sportu doprowadzily do opisania modelu motywacji osiggnie¢, ktory przedstawia
dazenie do sukcesu w postaci wypadkowej dwoch skrajnych motywow, czyli osiggniecia
sukcesu i uniknigcia porazki (Atkinson 1960, Atkinson i Feather 1968). Oznacza to, ze
motywacja moze mie¢ charakter dodatni, wtedy, gdy celem jest zaspokojenie potrzeby,
osiggnigcie zamierzonego celu, samodoskonalenie si¢, lub moze mie¢ charakter ujemny, gdy
nasze dziatanie podyktowane jest Igkiem przed porazka, obawa, strachem, wtedy zamiast checi
do rywalizacji pojawia si¢ idea uniknigcia zmierzenia si¢ z rywalem, ale i samym soba.
Motywacja jest konstruktem, nie zobaczymy jej, ani nie dotkniemy. O jej sile mozemy jednak
wnioskowac¢ obserwujac celowa dziatalno$¢ jednostki, w naszym kontekscie — sportowca. Na
podstawie opisanego juz uktadu nagrody — motywacji, wiemy, ze jest on powigzany z uktadem
dopaminergicznym, lecz czynnikow sktadajgcych si¢ na zachowania motywowane jest wigce;.
Ariani (2013) w pracy na temat zaleznosci pomigedzy osobowos$cia a motywacja do nauki
wykazata, ze motywacja wewngtrzna jest pozytywnie powiazana z ekstrawersja, ugodowoscia,
otwarto$cia na doswiadczenia oraz sumienno$cia, podczas gdy neurotyczno$¢ wiaze si¢
pozytywnie z motywacjg zewngtrzng. To potwierdzajag metaanalizy, ktore przedstawiajg

korelacje motywacji z pigcioczynnikowym modelem osobowosci (PMO) (Allen i wsp. 2013).

4.2 Osobowos¢ a sukces sportowy

W jezyku polskim stowo osobowos¢, w angielskim personality, maja jedno
pochodzenie, mianowicie wywodzg si¢ od greckiego terminu persona, ktory to oryginalnie
oznaczal maske teatralng, ktora towarzyszyta greckim aktorom dramatycznym. Pierwotnie
symbolizowato wyltacznie pozory, iluzje, ktorg tworzy ,,ubrana maska”, a za ktorg kryje sie
prawda. Z czasem definicja utracita pierwotne znaczenie i zacz¢la odnosi¢ si¢ do jawnych,
bardzo oczywistych cech osoby. Na przestrzeni dziejow termin ,,osobowosci” przestat oznaczac
zewnetrzng iluzje, czy tez widoczne zewngtrzne oczywistosci, by oznacza¢ wewngtrzne,

zawoalowane cechy jednostki (Millon 2016). Pojecie ,,osobowo$ci” wyjasniane byto na rdzne
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sposoby 1 wigze si¢ nim powstanie wielu teorii, wérdd ktorych znajduje si¢ psychoanalityczna
teoria osobowosci, ktorej tworca byt Freud (1944), kognitywna teoria osobowos$ci autorstwa
Kelly’ego (1991) czy teoria poznawczo-spoteczna kultywowana przez Bandure (2023), a takze
wiele innych, ktore Campbell i wsp. (2024) zebrali i przedstawili w ksigzce ,,Teorie
Osobowosci”. W ninigjsze pracy czyni si¢ odwotania do teorii cech Cattell’a, ktora wspolnie z
teorig cech biologicznych Eysenck’a ukierunkowuja na wage statych cech osobowosci i ich
wplywie na ksztattowanie si¢ zachowan ludzkich (Campbell i wsp. 2024). Powyzsze teorie
cechowe 1 licznie podejmowane badania i dyskusje dotyczace pomiaru cech osobowosci
doprowadzily do wypracowania pigcioczynnikowego modelu osobowosci (PMO) autorstwa
Costy i McCrae, ktory stanowi jedng ze sktadowych badan prezentowanej pracy (1992,
Campbell i wsp. 2024, McCrae i Costa 2005). Sktada si¢ to na fakt, ze podtoze psychologiczne
ma znaczenie nie tylko w poziomie motywacji, ale i w reakcjach emocjonalnych, percepciji,
decyzyjnosci i wielu innych kluczowych, z punktu widzenia sportowego, elementow
sktadajacych si¢ na dzialanie. Istniejg narzedzia psychologiczne, ktére pozawalaja poznad
cechy osobowosci i ich moc (Obminski i Mroczkowska 2020). Zwigzek pomigdzy osobowoscia
a mozliwosciami sportowymi wykazywali m.in. polscy badacze juz w ubieglym wieku.
Czerpigc z literatury polskiej w tej dziedzinie mozna powotaé si¢ na opracowanie
Wasilewskiego z roku 1968, w ktorym autor podnosi, ze podczas starcia sportowego na
wyréwnanym poziomie po$rod determinantéw takich jak sprawnos¢, technika czy taktyka duze
znaczenie dla osiggnigtego rezultatu sportowego ma roéwniez czynnik psychiczny, ktory
powinien by¢ uwzgledniany w przygotowaniach treningowych do danej dyscypliny. To takze
warunkuje fakt, iz pewne cechy osobowosci sg bardziej pozadane w okreslonych dyscyplinach
sportowych. Gotowo$¢ psychiczna zawodowego boksera do walki to stan odmienny w
zetknigciu z nastawieniem psychicznym biegacza dtugodystansowego (Doil 1976). Badania
potwierdzity, Ze r6Znice w osobowos$ci sg wysokie 1 znaczace, gdy analizuje si¢ je pod katem
uprawiane] dyscypliny, lecz nie w zaleznosci od wieku. Powyzszy wynik bazuje na badaniach
381 elitarnych zawodnikow, ktorzy reprezentowali 14 dyscyplin. Drugim czynnikiem, ktory
sprawdzano jako potencjalnie réznicujacy cechy osobowosci byt wiek (Rychta 1998). W
miejscu tym nalezy zadaé sobie pytanie, czy o sukcesie sportowym, o ktorym $wiadczy
elitarnos$¢ przebadanych zawodnikéw, zadecydowaty cechy osobowosci?

Literatura ubiegltego wieku ukazata, ze wystepuje zalezno$¢ w obrebie jednej
dyscypliny uwzgledniajaca sportowy poziom zawodnikow, gdzie elita sportowa w poréwnaniu
ze sportowcami nizszego poziomu cechuje si¢ wyzsza ekstrawersja i stabilnosciag emocjonalng
(Egloff i Gruhn 1996, Kirkcaldy 1982a, Williams i Parkin 1980). Badania zdecydowanie
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mlodsze tylko potwierdzaja wystepowanie zalezno$ci pomiedzy osobowoscia a np.
doswiadczeniem sportowym, ktore pozytywnie powigzane jest z sumiennos$cia, ugodowoscia,
ekstrawersja, otwartoscig na doswiadczenia, a negatywnie z neurotycznoscia, czyli im bardziej
doswiadczony sportowiec tym nizszy poziom neurotycznosci i wyzsze poziomy pozostatych
cech (Piepiora i wsp. 2022). Podobnie badania sportowcow rywalizujacych na poziomie
ogo6lnokrajowym i miedzynarodowym w poréwnaniu do sportowcOw uczestniczacych w
rozgrywkach klubowych i regionalnych wykazaty, ze zawodnicy wyzszej klasy charakteryzuja
si¢ nizszym poziomem neurotyczno$ci, a wyzszg sumiennoscig i ugodowoscia (Allen i wsp.
2011). Mozna by jeszcze liczniej wymieniaé przyktady analogiczne do powyzszych, jednak nie
tylko na tym poprzestal kierunek analiz osobowosci sportowcodw. Wynik sportowy uzalezniony
jest od poteznej ilosci bodZzcow zewnetrznych, wylaczajac charakterystyke zawodnika, wobec
ktorych sportowiec moze by¢ bezradny, jak np. warunki pogodowe czy decyzje sedziowskie.
Wtedy jednorazowy wynik nie oddaje nam znaczenia osobowosci w osiggnietym rezultacie.
Testy osobowosci zaczeto traktowac jako marker potencjalnego sukcesu sportowego, zwazajac
na fakt, ze Aidman (2007) zaprezentowat badania, w ktérych na podstawie testow osobowosci
elitarnych pitkarzy noznych w wieku juniorskim dokonano analizy powodzenia w sporcie
seniorskim na poziomie takze zawodowym. Wymiar osobowosci W tym przypadku stat si¢
predyspozycja do osiggnigcia sukcesu sportowego. I tak u brytyjskich gimnastyczek wykazano
wysoka korelacje pomiedzy sumiennoscig, a sSportowym przygotowaniem w okresie
przedstartowym. Natomiast stabilno§¢ emocjonalng pozytywnie powigzano ze skutecznym
radzeniem sobie podczas zawodow (Woodman i wsp. 2010).

Ekstrawersja, neurotyczno$¢, sumiennos¢, ugodowos¢ to czynniki, na podstawie
ktérych dokonywano poréwnan i bazowano w ocenach dotyczacych dlugoterminowych
przewidywan sportowego sukcesu. Te cztery czynniki to takze 4/5 wspomnianego wczesniej
PMO, czyli piecioczynnikowego modelu osobowosci. Brakujaca 1/5 stanowi otwarto$¢ na

doswiadczenia (Allen i wsp. 2013).
4.3 Charakterystyka modelu ,,Wielkiej Piatki”

Wspotczesnie tematyka osobowosci lezy w kregu zainteresowan wielu badaczy, ktorzy
stale poszukuja odpowiedzi na nurtujgce ich pytania dotyczace ludzkiej natury i predyspozycji
do okreslonych zachowan czy podejmowania konkretynych dziatan. W tym celu na przetomie
XIX 1 XX wieku wylonity si¢ nastepujace tradycje badawcze: tradycja kliniczna, korelacyjna i
eksperymentalna. Kazdg z tradycji cechuje inne zrozumienie obserwacji zachowania ludzi
(Pervin 2005).
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Historycznie rzecz biorac, uwaza si¢, ze poczatki badania cech osobowosci siggaja
czasOw starozytnych. W szczegdlnos$ci mialo to miejsce, gdy Hipokrates zdefiniowat swoje
cztery typy temperamentu (tj. sangwiniczny, flegmatyczny, choleryczny i melancholijny), ktore
p6zniej uczeni odniesli do czynnikow ,,Wielkiej Pigtki” (Musek 2017). Kilka tysigcleci pdzniej
sir Francis Galton stworzyt w 1884 roku nowatorskie podejscie polegajace na badaniu i
rozwijaniu kompleksowej taksonomii cech osobowos$ci poprzez analize jezyka angielskiego
zwanego hipotezg leksykalng (Shrout i Fiske 1995). Podejscie leksykalne jest jedng ze $ciezek,
ktora doprowadzita do odkrycia ,,Wielkiej Pigtki”, a znaczaca byta dziatalno$¢ pionierow badan
nad cechami, Gordona Allporta i Henry'ego Odberta. Zebrali ponad 4500 przymiotnikow z
wydania New International Dictionary Webstera z 1925 r., ktore wedlug nich opisywaty
obserwowalne i stosunkowo stabilne cechy (Allport i Odbert 1936). Doprowadzito to do
wstepnego pogrupowania cech w trzy kardynalne kategorie: kardynalne (tj. cechy, ktore
dominuja 1 ksztattuja zachowanie danej osoby), centralne (tj. cechy wystgpujace w pewnym
stopniu u kazdej osoby) i cechy drugorzedne, ktore maja charakter sytuacyjny. Ich pionierska
praca postuzyla podzniej jako podstawa do rozszerzenia badan nad cechami w latach
czterdziestych XX wieku oraz do ostatecznego odkrycia i konceptualizacji oryginalnego
konstruktu ,,Wielkiej Piatki”. Kontynuowali je Cattell (1946, 1949), Tupes i Christala (1961),
Norman (1963), Goldberg (1981), a najdoktadniej sformalizowang koncepcj¢ przedstawili
Costa i McCrae (1992). Na drodze powstawania finalego modelu ,,Wielkiej Piatki” nalezy tez
przedstawi¢ Hansa Eysencka i1 jego dwa gtdéwne wymiary osobowosci warunkujace ludzkiego
zachowania, czyli ekstrawersja/introwersja i neurotyczno$é/stabilnos¢ (1947). Proponowana
przez Eysencka teoria osobowosci bazowata na czynnikach biologicznych, zwazywszy na to,
ze dziedziczymy np. indywidualnosci zwigzane z uktadem nerwowym, a wigc i zdolnos$cia do
uczenia si¢ i adaptacji do $srodowiska (1952, 1967, 1982). Na arenie krajowej badania i
dywagacje nad teorig osobowos$ci w prezentowanym tu nurcie prowadzili m.in.: Ole$ (1994,
1995), Szarota (1995, 1996), Strelau (1996, 2001, 2002, 2003), ktéry jest takze jednym z
autorow polskiej adaptacji Inwentarza Osobowosci NEO-FFI Costy i McCrae (1998).

,»Wielka Pigtka” to uproszczenie, ktore faktycznie kryje dwa modele: I) model Wielkiej
Piatki, ktorego baza jest tradycja leksykalna i II) Pigcioczynnikowy Model Osobowosci,
ktorego fundament oparty jest na tradycji psychometrycznej (Goldberg 1990, Costa i McCrae
1992). Hipoteza leksykalna mowi o tym, ze kazda istotna cecha osobowosci posiada swoje
lustrzane odbicie jezykowe (Cattell 1943). Celem, do ktérego dazyli naukowcy analizujacy

hipoteze leksykalna, byto skatalogowanie §ladow w jezyku, poznanie ich struktury, aby finalnie
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dzigki temu poznaé¢ osobowos¢, nie tylko sam jezyk (Goldberg 1981). Porzadkowanie
odbywalo si¢ przy uzyciu wielorakich analiz czynnikowych, ktére prowadzity do redukcji
licznych opisow dyspozycyjnosci do nielicznej grupy wymiardw podstawowych. W efekcie
tych analiz jezykowa mnogos$¢ okreslajagca cechy osobowos$ci zostala roztozona na pigé
wymiarow, ktore w tradycji leksykalnej przedstawiono rzymskimi cyframi— 1, 1, I, 1V, V, z
ktoérych to czynnik I dysponowat najwigksza liczbg reprezentantéw, a czynnik V — najmniejsza
ich ilo$cig (Goldberg 1981). Nurt leksykalny pozwolit odkry¢ i dokonaé wstepnego
potwierdzenia, a nurt psychometryczny rozszerzy? i zinterpretowal to zagadnienie. Sposob w
jaki przeprowadzono analizy realizowal postulaty indukcjonizmu, wedlug ktérych powstaniu
mocnej teorii musi towarzyszy¢ odrzucenie wszelkich tez, a nastapi¢ pelne skupienie na
faktach, ktore poznaé¢ i uog6lni¢ nalezy empirig. Badania leksykalne uwazane sg za jedng z
petiejszych 1 wybitniejszych form realizacji ideatow indukcjonizmu, gdyz badajacy
zaprzestali dywagowacé o strukturze osobowosci i rozpoczeli analizg jezyka, stownikdéw, ktore
staty si¢ kopalnig informacji okreslajagcych osobowos¢ (Popper 1997, Cieciuch 2008, Cieciuch
i Laguna 2014). Punkt, w ktorym zatrzymaly si¢ analizy nurtu leksykalnego i odkrycie
»Wielkiej Piatki” postuzyly za punkt wyjscia dla nurtu psychometrycznego, ktéry doprowadzit
do konstrukcji Pigcioczynnikowego Modelu Osobowosci. Warto w tym miejscu wspomnie¢,
ze niezalezne badania tradycji psychometrycznej rownolegle doprowadzity badajacych do tego
samego miejsca. Nastepstwem tego stato si¢ utworzenie kwestionariuszy operacjonalizujacych
pigciowymiarowg osobowo$¢. Ponadto badania empiryczne mialy skutkowaé odkryciem
potencjalnych zachowan przy uwzglednieniu znajomosci wymiaréw (McCrae i Costa 1999,
Cieciuch i Laguna 2014). Konceptualizacja i operacjonalizacja kwestionariuszowa wywotata
zmiang kierunku filozoficznego w stron¢ dedukcjonizmu. Podwazono brak teoretyzmu
w indukcyjnym uogolnieniu, poniewaz fakt doboru jezyka i stow, czy protokotow zwigzanych
z analizg czynnikowg to zatozenie teoretyczne (Popper 1997, Cieciuch 2008). Podsumowujac,
nurt psychometryczny tak przedstawiony stat si¢ bardziej dedukcyjny i teoretyczny niz nurt
leksykalny, co w przypadku Modelu Osobowosci Pigcioczynnikowej spotkato si¢ z krytyka
z uwagi na luk¢ w wyjasnieniu (Digman 1997, Strelau 2002). Niezaleznie od zagwozdek
naukowcow i licznych filozoficznych podwazan oraz dysput, pewnym jest, ze model ,,Wielkiej
Pigtki” umozliwit zespojenie teorii cech i stat si¢ uniwersalnym testem o zamknietych ramach,
jasno kategoryzujagcym na podstawie réznic indywidualnych lub inaczej - podstawowych

wymiarow osobowosci (McCrae 1 Costa 1997, Oles 2000).
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Pig¢ wymiarébw osobowosci reprezentuja: Ekstrawersja (ang. Extraversion),
Ugodowos$¢ (ang. Agreeableness), Sumienno$¢ (ang. Conscientiousness), Neurotycznos¢ (ang.
Neuroticism) i Otwarto$¢ na doswiadczenie (ang. Openness to Experience) (Costa i McCrae
1985) (Rys. 12).

Kazdy wymiar sktada si¢ z tendencji i sktonnosci. Méwigc o sumienno$ci mamy na
mysli solidno$¢, odpowiedzialno$é, umiejetnos¢ planowania, zorganizowanie czy wytrwatosé¢
w osigganiu celu (Bidjerano i Yun Dai 2007). Sumienno$¢ taczymy z samodyscypling, a na
dziatanie nie ma wptywu §rodowisko zewnetrzne, liczy si¢ up6r 1 skupienie. To oznacza, ze
sumiennos$¢ jest na wysokim poziomie. Inaczej dziej¢ si¢, gdy sumienno$¢ jest niska, wtedy
mowa o elastycznosci 1 spontanicznos$ci, lecz moze tez ona si¢ga¢ tendencji do zaniedbywania

i matej rzetelnos$ci w dziataniu (Toegel i Barsoux 2012).

Otwartoséé
na
doswiadczenia

Neurotycznos$é

Osobowosé

Ekstrawersja

Ugodowos¢

Rys. 12 Pig¢ wymiaréw osobowosci (Costa i McCrae 1985)

Otwartos¢ na doswiadczenia, jak sama nazwa wskazuje, gdy towarzyszy ludziom, czyni
ich wrazliwymi na sztuke i pigkno, chetnymi do probowania nowych rzeczy, ciekawymi
intelektualnie, czgsto o nietuzinkowych pogladach, z pociggiem do intensywnych doswiadczen.
Jednostka moze mie¢ inklinacje w stron¢ ryzykowanych zachowan i przygod, w tym niestety
takze z uzywkami. Kto$ o niskiej otwarto$ci na doswiadczenia jest natomiast pragmatykiem,
postrzegany moze by¢ jako wytrwaly i zamkniety w sobie z niechecia do podejmowania
réznych prob poznania (Ambridge 2014, DeYoung i wsp. 2010). Warto zauwazy¢, ze badania

potwierdzity, iz otwarto$¢ na do§wiadczenia zalezy od funkcji dopaminy, szczegdlnie w korze
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przedczotowej (DeYoung i wsp. 2005). W przypadku ekstrawersji mamy do czynienia z
osobami ch¢tnymi do interakcji z otoczeniem. Osoby takie widziane sa jako pozytywne i
energiczne, charakteryzujace si¢ przy tym entuzjazmem, ale tez i asertywnoscig. W grupie
osoby takie moga wydawac sie dominujgcymi (Friedman i Schustack 2016). Przeciwienstwem
sg oczywiscie introwertycy, ktorych spotecznosé odbiera jako cichych i powsciagliwych, mato
zaangazowantch w zycie spoteczne, co niekiedy mylnie postrzegane jest jako brak $miatosci
lub obnizony nastroj. Interpretacja jest tutaj odmienna, gdyz mozna rzec, ze introwertyk w
swoich poczynaniach jest mniej zalezny od §wiata zewnetrznego i1 spotecznosci, w ktorej zyje.
Introwersja wigze si¢ w checig spedzania czasu samotnie i nie wymaga tak wielu bodzcoéw jak
ekstrawersja (Rothmann i Coetzer 2003). Zachowania ekstrawertyczne powigzano dodatnig

korelacjg z aktywno$cig w korze przedczotowej (Deckersbach i wsp. 2006).

Kolejnym wymiarem jest ugodowos$¢, ktora reprezentujg osoby cenigce dogadywanie
si¢ z innymi, kompromisy, bedacy troskliwymi i1 Zyjacymi w harmonii, takze z natura. Skrajnie
odmienne osoby w tym wymiarze nie licza si¢ z druga osoba, a ich dobro wydaje si¢ by¢ dla
nich najwazniejsze. Przez to tez moga wykazywac si¢ podejrzliwoscig i niechecig do

wspolpracy, ktotliwoscia i brakiem zaufania (Rothmann i Coetzer 2003, Bartneck i wsp. 2007).

Ostatnim czynnikiem ,,Wielkiej Pigtki” do omowienia jest neurotyczno$¢, ktoéra
wigzana jest z duza ilo$cig emocji negatywnych, ze ztoscia czy depresja. Utozsamiana jest
Z niestabilnos$ciag emocjonalng, znajdujac si¢ na przeciwnym koncu wymiaru dysponujemy
stabilnos$cig emocjonalng. Neurotycznos¢ to tez niska tolerancja na stres, negatywny stosunek
do wielu réznych sytuacji, to przektada si¢ na mniejsza skuteczno$¢ w dziataniu. Nizsza
neurotycznos$¢ to wigksze opanowanie, mniejsza nerwowo$¢ (Jeronimus i wsp. 2014, Jeronimus
i wsp. 2013, Norris i wsp. 2007). Dla kazdego czynnika ,,Wielkiej Pigtki” moglibySmy wypisaé
potezna ilos¢ przymiotnikow/cech, ktore oddaja wydzwigk ogdlny czynnika i wiazg si¢ z nim.
Wszystkie te czynniki zostaty ujete w roznych inwentarzach. Przyktadem jest tu NEO-PI-R
(ang. NEO Personality Inventory Revised), natomiast w niniejszej pracy wykorzystano NEO-
FFI (ang. NEO Five Factor Inventory). Obejmuje on porownanie 60 elementéw — 12 cech dla
kazdego czynnika z ,,Wielkiej Pigtki”. Skala odpowiedzi jest pieciostopniowa, a wazng jego
cechg jest uniwersalnos¢, tzn. dostepnos$¢ niezaleznie od ptei 1 wieku, ale 1 wyksztatcenia
(Zawadzki i wsp. 1998). NEO-FFI jest narzgdziem wiarygodnym zaréwno w pracy z dorostymi
jak i dzie¢mi (McCrae i Costa 2010, McCrae i Costa 2004). NEO-FFI przez Zawadzkiego i
wspotautoréw okreslone zostato ,,cudownym dzieckiem teorii cech” stanowiac jej kwintesencje
(1995).
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5.CEL, HIPOTEZY i PYTANIA BADAWCZE

5.1 Cel badan

Glownym celem prezentowanej pracy jest ocena polimorfizmow genow ANKK1
(rs1800497) oraz DRD2 (rs6276) pod katem mozliwosci ich wykorzystania jako markerow

genetycznych zwigzanych z predyspozycjami psychicznymi do uprawiania sportu.

Potwierdzenie przydatnosci polimorfizmow ANKK1 (rs1800497) oraz DRD2 (rs6276)
jako genetycznych markerow predyspozycji psychicznych pozwolitoby na opracowanie
rzetelnych narzgdzi prognostycznych zwigzanych z uprawianiem sportu, co wydaje si¢ by¢
szczegoOlnie istotne w przypadku procesow selekcji i doboru do sportu, ale takze

indywidualizacji treningu sportowego.
5.2 Hipotezy badawcze
Ze wzgledu na zatozony cel badan sformutowano nast¢pujace hipotezy badawcze:

e Zmienno$¢ genetyczna w obrgbie polimorfizmu genu ANKKL1 (rs1800497) réznicuje grupe
objetych badaniem sportowcow w stosunku do grupy kontrolnej pod wzgledem wynikéw

uzyskanych w badaniu cech osobowosci inwentarzem NEO-FFI.

e Zmienno$¢ genetyczna w obregbie polimorfizmu genu DRD2 (rs6276) réznicuje grupe
objetych badaniem sportowcdéw w stosunku do grupy kontrolnej pod wzgledem wynikéw

uzyskanych w badaniu cech osobowosci inwentarzem NEO-FFI.
5.3 Pytania badawcze

Pierwsze pytania badawcze, ktore zostaly postawione w toku niniejszej pracy, dotyczyty
poréwnan grupy badanej (sportowcy) oraz grupy kontrolnej i nie miaty bezposredniego

zwigzku z postawionymi hipotezami badawczymi.

1. Czy obie z objetych badaniem grup (tj. grupa badana i grupa kontrolna) r6znig si¢ od
siebie w sposob istotny statystycznie pod wzglegdem podstawowych parametroéw, ktore
je charakteryzuja, tj. proporcji mezczyzn do kobiet i wieku?

2. Czy wyniki uzyskane przez grup¢ badawcza i1 grupg¢ kontrolng w badaniu cech

osobowosci inwentarzem NEO-FFI r6znig si¢ od siebie w sposob istotny statystycznie?
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3. Czy wyniki genotypowania ANKK1 (rs1800497) oraz DRD2 (rs6276) roznicujg grupe

badawcza i1 grupg kontrolng w sposéb istotny statystycznie?

W oparciu o przyjete hipotezy badawcze, sformutowano nastepujace pytania badawcze:

1. Czy zmienno$¢ genetyczna w obrebie polimorfizmu genu ANKK1 (rs1800497)
réznicuje grupe kontrolng i grupe badang pod wzgledem wynikow uzyskanych

w badaniu cech osobowosci inwentarzem NEO-FFI?

2. Czy zmienno$¢ genetyczna w obrgbie polimorfizmu genu DRD2 (1s6276) rdznicuje
grupe kontrolng i grupg badang pod wzgledem wynikéw uzyskanych w badaniu cech

osobowosci inwentarzem NEO-FFI?
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6. MATERIAL I METODY BADAWCZE

Wyniki badan zaprezentowane w przedktadanej rozprawie doktorskiej sga czescig
wickszego projektu realizowanego przez zespot naukowcow pod kierunkiem prof. dr hab.
n.med. Anny Grzywacz pt. ,,Genetyczne uwarunkowania uzaleznienia od $rodkow
psychoaktywnych: poszukiwanie endofenotypu zwigzanego z deficytem uktadu nagrody
W populacji 0s6b obcigzonych uzaleznieniem od narkotykéw”. Badania uzyskaty zgody
Komisji Bioetycznej PUM KB-0012/106/16 KB) oraz Okr¢gowej Izbie Lekarskiej
w Szczecinie (13/KB/V1/2016).

6.1 Material badawczy

W badaniach udziat brato tgcznie 333 osobnikéw, z czego 101 0sob stanowilo grupe
badang, natomiast 232 osoby stanowito grupe kontrolna.

Grupa badana sktadata si¢ ze 101 sportowcoOw czynnie uprawiajacych sport. Kazdy
Z objetych badaniem sportowcoéw mial minimalnie o$mioletni staz treningowy. W sklad grupy
badanej wchodzito 78 mezczyzn (co stanowito 77%) oraz 23 kobiety (co stanowilo 23%).
W wigkszosci grupa badana sktadala si¢ z zawodnikow trenujacych sporty walki, w tym:
zapasy (n=16, co stanowilo 15,84% liczebnosci tej grupy), boks (n=9, co stanowito 8,91%
liczebnosci tej grupy), judo (n=24, co stanowito 23,76% liczebnosci tej grupy), Ju-Jitsu (n=25,
co stanowito 24,75% liczebnosci tej grupy). Druga czes¢ grupy badawczej stanowili zawodnicy
trenujacy pitke reczna (n=27, co stanowilo 26,73% liczebno$ci grupy badawczej), ktora
uwazana jest za jeden z najbardziej kontaktowych sportow sposrod zespotowych gier
sportowych. Objeci badaniami cztonkowie grupy badawczej byli $rednio w wieku 22,32 + 5,42
lat.

Z kolei grupa kontrolna liczyta 232 osoby nie wykazujace si¢ na co dzien zwigkszong
aktywnoscig fizyczng. W sktad tej grupy wchodzito 185 mezczyzn (co stanowito okoto 80%
liczebnosci tej grupy) oraz 47 kobiet (co stanowito okoto 20% liczebnosci tej grupy). Objeci
badaniami cztonkowie grupy kontrolnej byli srednio w wieku 22,07 + 4,24 lat.

Zaprezentowana szerzej w ,,Wynikach” analiza statystyczna z uzyciem testu Chi? nie
wykazata istotnej roznicy w frekwencji pici pomiedzy grupa badang i1 grupa kontrolng
(p=0,604). Przeprowadzone za pomoca testu T-Studenta analizy statystyczne dotyczgce rdéznicy

wieku obu objetych badaniem grup rowniez nie wykazaty istotnos$ci statystycznej (p=0,659).
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6.2 Metodyka badan genetycznych

6.2.1 Pobor materialu

Od wszystkich uczestnikow pobrano po 10 ml probki krwi zylnej (z zyty tokciowej) do
sterylnych probowek S-MONOVETTE (Sarstedt) zawierajacych wersenian sodu (EDTA) jako
antykoagulant, co zapobiegato krzepnigciu krwi. Uczestnicy badania przed pobraniem probek
wyrazili zgodg¢ na udziat w projekcie.

Bezposrednio po pobraniu, probki krwi zostaly umieszczone w zamrazarce
transportowej, aby zapobiec degradacji materiatu genetycznego, a nast¢pnie przewieziono je
do laboratorium. W laboratorium probki byty przechowywane w stanie glgbokiego zamrozenia,

az do momentu rozpoczecia analiz.

6.2.2 1zolacja materialu biologicznego

Genomowy DNA zostal wyizolowany z leukocytdow krwi obwodowej metoda
stopniowego wysalania bialek nasyconym roztworem NaCl przy uzyciu proteinazy K wg
Millera i wsp. (1988). Uzyskane DNA zawieszono w 10mM buforze TE (Tris, EDTA) pH=8.
Nastepnie dokonano analizy jako$ciowej i1 iloSciowej DNA poprzez rozdzial na 1% zelu
agarozowym i pomiar na spektrofotometrze typu NanoDrop 1000 (Thermo Scientific).
Wyizolowany DNA przechowywano w temperaturze -20°C.

Zasada metody:

Metoda stopniowego wysalania biatek, wykorzystujaca nasycony roztwor NaCl przy
uzyciu proteinazy K, opisana przez Millera 1 wspotpracownikow w 1988 roku, stanowi
skuteczng technike izolacji DNA z probek krwi. Zasada metody opiera si¢ na zdolnosSci
wysokich stezen soli do wytracania biatek z roztworu, pozostawiajac nierozpuszczalne biatka,
podczas gdy DNA pozostaje w roztworze. Dodatek proteinazy K umozliwia strawienie biatek,
w tym enzymow nukleazowych, ktore moglyby degradowa¢ DNA. Proces ten zapewnia
oczyszczenie DNA z biatek, lipidow oraz innych sktadnikoéw komorkowych, co jest kluczowe
dla uzyskania czystego i niezdegradowanego materialu genetycznego, odpowiedniego do
dalszych analiz molekularnych.

W pierwszym etapie, probki krwi traktowane sa proteinazg K w obecnos$ci detergentu,
co prowadzi do lizy komorek 1 uwolnienia DNA do roztworu. Nastepnie, dodanie nasyconego
roztworu NaCl indukuje wysalanie (precypitacje) biatek, ktére moga by¢ oddzielone przez

wirowanie. DNA, nieprecypitujace w tych warunkach, pozostaje w supernatancie, z ktérego
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mozna je pozniej odzyska¢ przez dodatkowe kroki oczyszczania, takie jak alkoholowa
precypitacja (wytracanie). Ta metoda jest ceniona za swoja prostote, efektywnosc oraz zdolnosé
do izolacji DNA z duzych objetosci probek krwi, co czyni ja szczegdlnie przydatng w badaniach

genetycznych.

6.2.3. Analiza jakoSciowa i iloSciowa wyizolowanego materiatlu

W celu przeprowadzenia wstgpnej oceny stezenia i czystosci wyekstrahowanego DNA,
zastosowano pomiar metodg spektrometryczng przy wykorzystaniu urzgdzenia NanoDrop 1000
(Thermo Scientific). Dla kazdego pomiaru uzywano 2 pl izolatu. Stopien odbiatczenia DNA

okreslano, bazujac na stosunku absorbancji:

Az60/ Azg0 0raz A6/ Azso
gdzie:
A230 - maksimum absorbancji dla weglowodorow, biatek lub fenolu

Aoeo - maksimum absorbancji dla kwaséw nukleinowych

Azgo - maksimum absorbancji dla biatek

Do dalszych badan uzywano czysty DNA, ktorego stosunki absorbancji OD 260/280
i OD 260/230 wynosity odpowiednio 1,8-2,0 i ~2,2.

Jako$¢ izolowanego DNA weryfikowano za pomoca elektroforezy w 1% zelu
agarozowym, do ktorego dodano barwnik fluorescencyjny Midori Green DNA Stain (Nippon)
zgodnie z protokotem producenta, wykorzystujac do tego marker DNA o zakresie 1-10kb firmy
Blirt. Dobrej jakosci, niezdegradowane DNA, kwalifikowato si¢ do dalszych badan. Do czasu
przeprowadzenia dalszych eksperymentow, probki DNA przechowywano w temperaturze -
20°C.

6.2.4 Aplikacja technik molekularnych do detekcji polimorfizméw wybranych genéw

W ramach analiz, celem identyfikacji okreslonych polimorfizméw w badanych genach
markerowych, wykorzystano techniki molekularne, dostosowane do specyfiki wykrywanych

mutacji. Podstawa wszystkich analiz byly metody oparte na tancuchowej reakcji polimerazy
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(PCR — Polymerase Chain Reaction), wykorzystujac jej zaawansowang wersj¢ — PCR w czasie
rzeczywistym (Real-Time PCR).
W oparciu o najnowsze dane z piSmiennictwa jako geny kandydujace wytypowano

polimorfizmy dwoch genow kandydujacych: ANKK1 (rs1800497) oraz DRD2 (rs6276).

6.2.5 Reakcja PCR w czasie rzeczywistym (z ang. Real-time pcr, gpcr)

Reakcja real-time PCR, znana rowniez jako PCR w czasie rzeczywistym, czy qPCR
(quantitative Polymerase Chain Reaction), jest zaawansowang technikg molekularng uzywang
do amplifikacji i jednoczesnej kwantyfikacji docelowego fragmentu DNA. Metoda ta znajduje
szerokie zastosowanie w roznych dziedzinach biologii molekularnej, w tym w genotypowaniu,

diagnozowaniu chordb, analizie ekspresji gendw oraz wykrywaniu patogenow.

W ramach pracy doktorskiej wykorzystana zostata metoda genotypowania oparta na
technologii real-time PCR, z uzyciem specjalistycznego sprzgtu (termocyklera) LightCycler Il
firmy Roche Diagnostics oraz sond LightSNiP (TIB Molbiol, Niemcy). Procedura gPCR
z wykorzystaniem technologii LightCycler i sond LightSNiP oferuje precyzyjne i szybkie
narzgdzie do genotypowania SNP, umozliwiajace efektywna identyfikacj¢ wariantow

genetycznych dzieki unikalnej metodzie detekcji opartej na analizie krzywych topnienia.

6.2.6 Zalozenia genotypowania metoda qPCR

Podstawa metody genotypowania metodg qPCR (real-time PCR) z wykorzystaniem
LightCycler Il jest analiza r6znic w temperaturach topnienia (Tm) réznych regionow DNA, co
pozwala na rozrdznianie migdzy poszczegdlnymi wariantami genetycznymi. Temperatura
topnienia DNA zalezy od jego sekwencji, dlatego rézne warianty genetyczne lub mutacje moga

by¢ identyfikowane na podstawie ich unikalnych krzywych topnienia.

Ogolne zalozenia procedury:
1. Przygotowanie mieszaniny reakcyjnej

Mieszanina reakcyjna zawierata wszystkie niezbedne sktadniki do przeprowadzenia
gPCR, w tym matrycg DNA, primery, sondy, nukleotydy, bufor reakcyjny, jony magnezu oraz
polimeraze DNA odporng na wysokie temperatury.
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Specyficzne startery, flankujace obszary polimorfizmu, takie jak gen ANKK1
(rs1800497) czy gen DRD2 (rs6276), zostaly uzyte w reakcji qPCR. Dodanie sond,
specyficznych dla poszczegolnych wariantow allelicznych, umozliwia bezposrednig
identyfikacje¢ alleli w statusie homozygotycznym 1 heterozygotycznym, dzigki specyficznej
detekcji amplifikacji i analizie krzywych topnienia z wykorzystaniem sond LightSNiP.

2. Amplifikacja DNA

W trakcie amplifikacji, zdefiniowany program termiczny umozliwia denaturacj¢
dwuniciowej struktury DNA, hybrydyzacj¢ primerow i sond z komplementarnymi regionami
matrycy DNA, oraz elongacj¢ - synteze nowych nici DNA. W niniejszej pracy zastosowano
sondy LightSNiP, ktore w obecnosci swojego komplementarnego regionu na matrycy DNA
I odpowiednich temperatur, umozliwiaja fluorescencyjny transfer energii rezonansowej
(FRET) migdzy dwoma fluoroforami, co prowadzi do emisji fluorescencji o specyficznej
dhugosci fali. W niskiej temperaturze sonda hybrydyzuje z oboma allelami. Poprzez powolne
zwigkszanie temperatury, sonda najpierw denaturuje z allelu niepasujacego, a nastepnie przy
wyzszych temperaturach z allelu idealnie dopasowanego, co prowadzi do wytworzenia
charakterystycznych krzywych topnienia dla mutacji homozygotycznych (tzw. homozygoty
wariantowe), heterozygot i typéw homozygotycznych referencyjnych (tzw. homozygoty
referencyjne). Zatem analiza ta umozliwia réznicowanie mi¢dzy homozygotami wariantowymi,
heterozygotami oraz homozygotami referencyjnymi na podstawie charakterystycznych
krzywych topnienia, ktore sg generowane w zaleznosci od stopnia komplementarno$ci miedzy

sondg a regionem DNA.

Homozygota wariantowa odnosi si¢ do osobnika, ktory posiada dwie identyczne kopie
wariantu nukleotydowego/mutacji genu w danym locus allelicznym, rézne od sekwencji
referencyjnej. Oznacza to, ze obie kopie chromosomow zawierajg te samg zmiang sekwencji

nukleotydowej w porownaniu do "normalnej” sekwencji genu.

Homozygota referencyjna oznacza, ze osobnik posiada dwie identyczne kopie
"normalnej" sekwencji genu (dzikiego typu) w danym locus allelicznym, bez obecnosci

mutacji/zmiany nukleotydowej.
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3. Analiza krzywych topnienia

W procesie analizy, unikalne profile topnienia, ktore sa generowane przez produkty
PCR oraz zwigzane z nimi sondy, umozliwiajg identyfikacje szczegdlowych roznic
w sekwencjach nukleotydow. Zaawansowana interpretacja krzywych topnienia, oparta na
analizie negatywnej pochodnej umozliwia tatwg wizualizacj¢ i1 interpretacje wynikow,
umozliwiajgc precyzyjne rozrdznienie migdzy réoznymi formami allelicznymi. Technika ta
wykazuje wysoka czulo$¢ 1 specyficznos¢ w detekcji polimorfizmow, oferujac efektywne
narzedzie do genotypowania na podstawie specyficznych punktéw topnienia produktéw PCR i

sond.

Zastosowana procedura gPCR

gDNA poddano genotypowaniu w reakcji Real-Time PCR zgodnie z ponizsza tabelg (Tab. 3).

Tab. 3. Sktad mieszaniny reakcyjnej qPCR.

SKEADNIKI REAKCJI ILOSC
Miks reakcyjny — FastStart DNA Master 2 ul

Miks starteréw i sond 1ul

MgCI2 (25 mM) 1,6 ul
Woda czysta od DNAz i RNAz 14,4-10,4 ul
DNA (50ng) 1-5 ul
Objetos¢ koncowa 20 pl

Reakcja qPCR zostata przeprowadzona na aparacie LightCycler I (Roche Diagnostics),
wedhlug nastepujacego programu (Tabela 4 i 5).

Miks reakcyjny poddano reakcji PCR w czasie rzeczywistym przy wykorzystaniu
urzadzenia LightCycler Il (Roche Diagnostics). Proces rozpoczat si¢ od wstepnej denaturacji
w temperaturze 95 °C trwajacej 10 minut, co pozwolilo na denaturacje podwojnej helisy DNA
i stworzenie jednoniciowych matryc DNA gotowych do amplifikacji. Nastepnie procedura
amplifikacji obejmowata 35 cykli, z ktorych kazdy sktadat si¢ z trzech etapow: denaturacji przy
95 °C przez 10 sekund; annealingu przy 60 °C przez 10 sekund, gdzie doszto do hybrydyzacji

primerow i sond z komplementarnymi regionami matrycy DNA; oraz elongacji przy 72 °C
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przez 15 sekund, podczas ktorej nastgpowato wydtuzanie syntetyzowanych tancuchow DNA.

Szczegoty poszcezegdlnych etapow reakceji zawarto w tabelach (Tabela 3, Tabela 4).

Tab. 4. Program reakcji gPCR dla rs1800497 ANKK1.

Podetap Temperatura Czas Tlos¢ cykli Etap
Denaturacja 95°C 10 min Denaturacja
Denaturacja 95°C 10 sek
Annealing L

SR 60°C 10 sek 45 Amplifikacja
Elongacja 72°C 15 sek
Denaturacja 95°C 20 sek
Annealin Krzywa
(przquczangie) “°c 20 sek ! topn?/:r\:ia
Elongacja 85°C 0
Chtodzenie 40°C 30 sek Chtodzenie
Tab. 5. Program reakcji gPCR dla rs6276 DRD2.

Podetap Temperatura Czas Hos¢ cykli Etap
Denaturacja 95°C 10 min Denaturacja
Denaturacja 95°C 10 sek
Annealing 60°C 10 sek o

(przytaczanie) 45 Amplifikaca
Elongacja 72°C 15 sek
Denaturacja 95°C 30 sek
Annealing 40°C 2 min . Krzywa
(przytaczanie) topnienia
Elongacja 75°C 0
Chtodzenie 40°C 30 sek Chtodzenie

Po zakonczeniu amplifikacji, w celu weryfikacji identyfikacji specyficznych produktow

PCR, przeprowadzono analiz¢ krzywej topnienia (melting curves). Stopniowe podgrzewanie
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produktow PCR umozliwia obserwacj¢ momentu denaturacji (rozplecenia) dwuniciowych
produktow DNA, co jest rejestrowane jako spadek fluorescencji. Specyficzne temperatury
topnienia (Tm) dla ré6znych produktow moga wskazywac na obecnos¢ konkretnych sekwencji
lub wariantow allelicznych.

W niniejsze] pracy, procedur¢ te zainicjowano, utrzymujac mieszaning reakcyjng
w temperaturze 40 °C przez 20 sekund (ANKK1 rs1800497) lub 2 min (DRD2 rs6276),
nastepnie implementujac stopniowe zwigkszanie temperatury do 85°C (ANKK1 rs1800497) lub
75°C (DRD2 rs6276). W trakcie tego procesu monitorowana byta fluorescencja, co pozwolito
na obserwacj¢ zmian zwigzanych z topnieniem specyficznych produktéw PCR. Fluorescencja
byla rejestrowana i wykreslana w funkcji temperatury, co umozliwito uzyskanie krzywych

topnienia dla kazdej probki.

Walidacja ANKK1 rs1800497

Obraz przedstawia wynik optymalizacji — obraz krzywych topnienia (Rys. 13 po lewej)
oraz piku topnienia (Rys. 13 po prawej) dla poszczegdlnych alleli polimorfizmu genu ANKK1
(rs 1800497) na aparacie LightCycler Il (Roche Diagnostics):

rs1800497 Melting Curves rs1800497 Melting Peaks
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Reference: CTGGACGTCCAGCTEGGEGGCGCCTECCT | C/T] GACCAGCACTTTGAGGATGGCTGETG
http://www.ncki.nlm.nih.gov/projects/SNP/snp_ref.cgi?rs=1800497

Rys. 13 Analiza krzywych i pikéw topnienia dla poszczegolnych alleli polimorfizmu genu ANKK1
rs1800497.

Analiza pikow topnienia:
dlaallelu T (kolor czerwony) Tm= 58,95 [°C]
dlaallelu C (kolor zielony) Tm= 67,17 [°C]
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Wynik analizy przedstawia jeden wyrazny pik dla allelu T (kolor czerwony) przy Tm =
58,95 °C oraz jeden wyrazny pik dla allelu C (kolor zielony) przy Tm = 67,17 °C, co $wiadczy,
1z otrzymali$my specyficzny produkt reakcji qPCR.

Walidacja DRD2 rs6276

Obraz przedstawia wynik optymalizacji — obraz krzywych topnienia (Rys. 14 po lewej)
oraz piku topnienia (Rys. 14 po prawej) dla poszczegdlnych alleli polimorfizmu genu DRD2
(rs6276) na aparacie LightCycler Il (Roche Diagnostics):
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https://www.ncbi.nlm.nih.gov/projects/SNP/snp_ref.cgi?rs=6276

Rys. 14 Analiza krzywych i pikow topnienia dla poszczegdlnych alleli polimorfizmu genu DRD2
rs6276.

Analiza pikow topnienia:
dlaallelu G (kolor czerwony) Tm =59,14 [°C]
dlaallelu A (kolor zielony) Tm = 67,66 [°C]

Wynik analizy przedstawia jeden wyrazny pik dla allelu G (kolor czerwony) przy Tm
= 59,14 °C oraz jeden wyrazny pik dla allelu A (kolor zielony) przy Tm = 67,66 °C. Wynik dla
heterozygoty (kolor czarny) przedstawia dwa wyrazne piki: jeden pik dla allelu G przy Tm =
59,14 °C oraz jeden pik dla allelu A (kolor zielony) przy Tm = 67,66 °C. Swiadczy to
0 otrzymaniu specyficznych produktéw reakcji qPCR.
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6.3 Narzedzie badan psychologicznych

Badania psychologiczne przeprowadzone byly za pomocg kwestionariusza do diagnozy
cech osobowosci ,,Inwentarz Osobowosci NEO-FFI” autorstwa Costa i McCrae, NEO-FFI
Costy i McCrae’a w polskiej adaptacji Zawadzkiego, Strelaua, Szczepaniaka i Sliwinskiej
(1998).

Pozycje kwestionariusza stanowi 60 twierdzen o charakterze samoopisowym, ktérych
prawdziwos$¢ w stosunku do wtasnej osoby badany ocenia w skali pigciostopniowej Likerta od
»zdecydowanie si¢ nie zgadzam (1)” do ,,zdecydowanie zgadzam si¢ (5)”. Pozycje te tworza 5
skal mierzacych: neurotyczno$¢, ekstrawersj¢, otwarto$¢ na doswiadczenie, ugodowos$¢ i
sumienno$¢ ( model Wielkiej Piatki.). Inwentarz Osobowo$ci NEO-FFI moze by¢ stosowany
zardbwno przez miodziez jak i osoby doroste, zar6wno w toku badan grupowych jak i
indywidualnych. Wypetniajacy go nie ma limitu czasu, przy czym z reguty jego wypekienie
zajmuje okoto 15 minut.

Uzyskane w toku badania rezultaty zostaly zinterpretowane przez psychologa oraz
przeliczone na skale stenowa (z ang. standard ten), be¢daca skalg testu psychologicznego
znormalizowanego tak, aby $rednia z populacji wynosita 5,5, a odchylenie standardowe 2.

W tak przeliczonej skali istnieje podziat na 10 jednostek (tzw. stenow).

Neurotyczno$é

Wysoki wynik opisuje osobe z tendencja do martwienia si¢ 1 doswiadczania napigc,
emocjonalng, wrazliwa;

Przecigtny wynik opisuje osobe zrownowazona i spokojna, lecz niekiedy przezywajaca gniew,
odczuwajaca smutek i poczucie winy;

Niski wynik opisuje osobe, ktora dobrze radzi sobie w trudnych sytuacjach, jest spokojna

i zrelaksowana.

Ekstrawersja

Wysoki wynik opisuje osobe towarzyska i aktywng z optymistycznym i entuzjastycznym
nastawieniem;

Przecigtny wynik opisuje osobe lubigcg kontakt z innymi, towarzyska i aktywna na przecietnym

poziomie, dla ktorej cennymi aspektami sg prywatnos¢ i intymnosc;
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Niski wynik opisuje osobe powazna, zdystansowang w kontaktach z innymi, preferujaca swoje

towarzystwo lub waskiego grona przyjaciot.

Otwarto$¢ na do$wiadczenia

Wyoski wynik opisuje osobg¢ o szerokim spektrum zainteresowan, bogata wyobraznig i otwartg
na nowe do$wiadczenia;

Przecietny wynik opisuje osobe praktyczg z niekonwencjonalnym zainteresowaniami,
utrzymujaca balans pomigdzy ,,przywigzaniem do starego” a ,,fascynacjg nowoscia”;

Niski wynik opisuje osobe¢ przywiazang do tradycji, praktyczng i ,,twardo stapajaca po ziemi”.

Ugodowos¢

Wyoski wynik opisuje osobg sympatycza, mitg w stosunku do innych, empatyczng i unikajaca
konfliktow, ,,0 dobrym sercu”;

Przecietny wynik opisuje osobg¢ przyjazng i mita, niekiedy ze sktonno$cig do rywalizacji;
Niski wynik opisuje osobe o wysokiej checi do rywalizacji, sceptycznie nastawiong, emanujaca

niezadowoleniem i traktujaca innych czesto przedmiotowo.

Sumiennosé

Wyoski wynik opisuje osobe skrupulatng, o silnej woli, dobrze zorganizowang i wytrwata
W osigganiu celu;

Przecigtny wynik opisuje osob¢ przecigtnie zorganizowang o jasno sformutowanych celach
zyciowych, lecz nie starajacg si¢ ich osiaggnac ,,za wszelkg ceng”;

Niski wynik opisuje osobe spontaniczna, slabo zorganizowana, nie podazajaca za planem,

a cenigca sobie wygode zycia 1 mozliwosci ,,leniuchowania”.

6.4 Analiza statystyczna

Podstawowe dane demograficzne (pte¢, wiek) oraz cechy Inwentarza osobowosci NEO (NEO-
FFI) porownywano pomig¢dzy grupami (sport versus kontrola) za pomoca testu Chi-kwadrat lub
T-Studenta. Zgodno$¢ obserwowanych genotypéw DRD2 rs6276 oraz ANKK1 rs1800497 z
rozktadem teoretycznym przy zalozeniu rownowagi Hardy-Weinberga badano przy pomocy
testu Chi-kwadrat. Por6wnanie czgstosci genotypow obu polimorfizméw pomiedzy grupami

(sport versus kontrola) przeprowadzono za pomocg testu Chi-kwadrat. Do badania zaleznosci
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pomiedzy polimorfizmami DRD2 rs6276 oraz ANKK1 rs1800497 a takze badang grupa (sport
versus kontrola, podziatl) z cechami Inwentarza osobowosci NEO (NEO-FFI) uzyto
dwuczynnikowej analizy wariancji (ANOVA) w schemacie 2 x 3, gdzie pierwszy czynnik
grupujacy (podziat 1) odpowiadat przynaleznosci do jednej z dwoch grup (sport versus
kontrola), a drugi czynnik odpowiadat przynaleznos$ci do jednego z trzech genotypdéw badanych
polimorfizméw. Wynik dwuczynnikowej analizy wariancji oceniano pod katem wystepowania
efektu gtownego grupy (podziat 1), efektu gtownego danego polimorfizmu oraz interakcji obu
tych czynnikow grupujacych. W przypadku stwierdzenia istotnej interakcji przeprowadzano
analiz¢ post-hoc za pomocg testu NIR (najmniejszych istotnych rdznic, ang. least significant
differences, LSD), w celu scharakteryzowania natury obserwowanej interakcji. Modele
ANOVA utworzono dla kazdej cechy Inwentarza osobowosci osobno dla kazdego
polimorfizmu. Wszystkie obliczenia wykonano przy uzyciu programu STATISTICA 13 (Tibco
Software Inc. Palo Alto, Kalifornia, USA) dla systemu Windows (Microsoft Corporation,

Redmond, WA, USA). Za poziom istotnosci alfa przyjeto wartos¢ 5%.
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7.WYNIKI BADAN

7.1. Wyniki badan charakteryzujace poszczegolne grupy

Analize danych rozpoczeto od poroéwnania grupy badanej z grupa kontrolng pod
wzgledem proporcji kobiet i m¢zczyzn w kazdej z grup. Lacznie badaniami obj¢to 333 osoby,
z czego w sklad grupy badanej wchodzito 101 sportowcow (co stanowito 30,33% wszystkich
objetych badaniem), natomiast grupa kontrolna sktadata si¢ z 232 0s6b (co stanowito 69,64%
uczestnikow badania). Lacznie badaniami objeto 263 mezczyzn (78,97% objetych badaniem)
oraz 70 kobiet (21,02% uczestnikéw badania). Szczegdlowy podzial obu grup ze wzglgdu na

ple¢ zaprezentowano w ponizszej tabeli (Tab. 6).

Tab. 6. Porownanie liczebnos$ci badanych kobiet i m¢zczyzn w stosunku do grupy kontrolne;.

Mezczyzni Kobiety Lacznie
78 23
Sportowcy 77.23% 22.77% 101
185 47
Grupa kontrolna 79.74% 20 26% 232
Lacznie 263 70 333

Kolejny krok analizy statystycznej polegal na zbadaniu istotnosci rdznicy statystycznej
pomiedzy proporcjami ptci mezczyzn 1 kobiet w obu badanych grupach. Obliczenia
przeprowadzono za pomoca testu niezaleznos$ci chi-kwadrat, a uzyskany wynik wskazywat, ze
obie z objetych analizg grup pod wzgledem proporcji pici nie r6znig si¢ od siebie w sposob

istotny statystycznie (p=0,607) (Tab. 7).

Tab. 7. Wyniki test niezaleznosci Chi-kwadrat grupa badana vs. grupa kontrolna pod wzglgdem
proporcji pici.

x df p
72 NW 0,265 df=1 p=0,607

Kolejna z przeprowadzonych analiz statystycznych dotyczyla istotnosci statystycznej
réznic wieku w obu z objetych badaniem grup. Parametr ten jest jednym z czynnikéw
potencjalnie limitujacych mozliwo$¢ prowadzenia badan poréwnawczych (osobnicy w roznym
wieku, a co za tym idzie z odmiennym ,,do§wiadczeniem zyciowym” mogtyby cechowac si¢

diametralnie innymi wynikami w testach psychologicznych). Pierwszym krokiem w tym
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przypadku bylo stworzenie standardowego wykresu rozrzutu prezentujagcego zmienng W obu
grupach (Rys. 15).

30

28
26
24

22 o ] I:D:l

20

Wiek

18

o Srednia
16 [ Srednia+Btad std
kontrola sport T Srednia+Odch.std

Rys. 15. Wiek w grupie badanej i w grupie kontrolnej.

Drugim krokiem w toku analizy istotno$ci roznic wieku w obu grupach, po uprzednim
sprawdzeniu zgodnos$ci rozktadow wieku z rozktadem normalnym oraz sprawdzeniu istotnosci
réznic wariancji (w obu przypadkach nie wykazano roznic istotnych statystycznie), byto

przeprowadzenie testu t-Studenta dla grup niezaleznych (Tab. 8).

Tab. 8. Wiek: grupa badana vs. grupa kontrolna.

Wiek
(X £8d)
Grupa badana (n=232) 22,32 +5,42
Grupa kontrolna (n=101) | 22,07 + 4,24

t-Studenta | df p

0,44 331 |0,659

Uzyskane rezultaty badan wskazywaty jednoznacznie na brak rdéznic istotnych

statystycznie pomigdzy grupg badang i grupg kontrolng pod wzgledem wieku (p=0,659).

7.2. Wyniki badan inwentarza osobowosci NEO-FFI

Kolejne z przeprowadzonych analiz dotyczyly analizy istotno$ci rdznic rezultatow
uzyskanych w poszczegdlnych testach psychologicznych. Wykresy rozrzutu uzyskanych w tym

przypadku rezultatdw zaprezentowano ponize;.
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Jako pierwszy zaprezentowano wykres przedstawiajacy roznice Stenowych
neurotyczno$ci w inwentarzu osobowosci NEO FFI pomigdzy grupa badang i grupa kontrolng

(Rys. 16)

NF NEUR Sten
[
u

0 Srednia
2 [ SredniatBtad std
kontrola sport T SredniatOdch.std

Rys. 16. Poréwnanie wynikow stenowych neurotycznosci (NF NEUR Sten) w inwentarzu osobowosci
NEO FFI u badanych sportowcow w poréwnaniu do grupy kontrolne;.

Kolejne ryciny prezentujg rozrzuty wynikow uzyskanych przez objetych badaniem
uczestnikow z grupy badanej i grupy kontrolnej w stenowych inwentarza osobowosci NEOFFI
takich cech jak : ekstrawersja, otwarto$¢ na doswiadczenia, ugodowo$¢ i sumiennos¢ (Ryciny
17-20).

9,5
9,0
8,5
8,0

75

70 [ e ]

NF EKSTR Sten

6,5
ICE
6,0
55
5,0
4,5 I
o Srednia

4,0 [J Srednia+Btad std

kontrola sport T Srednia+Odch.std

Rys. 17. Poréwnanie wynikow stenowych ekstrawersji (NF EKSTR Sten) w inwentarzu osobowosci
NEOFFI u badanych sportowcow w poréwnaniu do grupy kontrolne;j.
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Rys. 18. Poréwnanie wynikow stenowych otwartosci na doswiadczenia (NF OTW Sten) w inwentarzu
osobowosci NEO FFI u badanych sportowcow w porownaniu do grupy kontrolne;.

NF UGOD Sten
o
H
D

o Srednia
3 [] SredniatBtad std
kontrola sport T Srednia+Odch.std

Rys. 19. Poréwnanie wynikéw stenowych ugodowosci (NF UGOD Sten) w inwentarzu osobowosci
NEO FFI u badanych sportowcoéw w poréwnaniu do grupy kontrolnej.
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NF SUM Sten

o Srednia
3 [] Srednia+Btad std
kontrola sport T SredniatOdch.std

Rys. 20. Poréwnanie wynikow stenowych sumienno$ci (NF SUM Sten) w inwentarzu osobowosci NEO
FFI u badanych sportowcow w poréwnaniu do grupy kontrolnej.

Kolejnym krokiem w toku prowadzonej analizy statystycznej bylo sprawdzenie
istotno$ci statystycznej roéznic wynikdw poszczegolnych testow uzyskanych przez grupe
badang i1 grup¢ kontrolng. Badanie statystyczne rozpoczgto od sprawdzenia normalnosci
rozktadow poszczegolnych zmiennych testem Shapiro-Wilka (we wszystkich z przypadkow
rozktady byly zgodne z rozktadem normalnym). Nastepnie zbadano jednorodno$¢ wariancji
wynikow uzyskanych w poszczegodlnych testach przez grupg badang i grupe kontrolng (test
Levene’a). Jedynie w przypadku testu NF NEUR Sten wykazano niejednorodno$¢ wariancji,
co skutkowato koniecznoscig przeprowadzania testu t-Studenta z oddzielng analizg wariancji.
We wszystkich pozostatych przypadkach obliczen dokonano z wykorzystaniem standardowego
testu T-studenta dla prob niezaleznych. Wyniki analiz zaprezentowano w ponizszej tabeli (Tab.
9).

Tab. 9 Poréwnanie wynikow stenowych cech osobowos$ci w inwentarzu NEO FFI pomiedzy. badanymi
sportowcami a grupg kontrolna

NEO-FFI Grupa badana | Grupa kontrolna p
- - , T df p

STENY (X £5d) (X £5d) Levene’a
NF NEUR Sten 4,90 + 2,25 4,61 1,90 0.024 1,222 | 331 | 0,222
NF EKSTR Sten 7,04 + 1,83 6,37 £1,99 0.138 2,880 [ 331 | 0,004
NF OTW Sten 4,95+ 1,87 4,53 £1,62 0.213 2,091 | 331 | 0,037
NF UGOD Sten 590 +2.28 5,65+2,07 0.153 0,964 | 331 | 0,336
NF SUM Sten 7,30 +2,14 5,62+2,14 0.932 5,575 | 331 | < 0,001
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We wszystkich sposrod przeprowadzonych testow objeci analizg sportowcy stanowigcy
grupe badang uzyskiwali wyzsze stenowe wartosci Srednie w stosunku do grupy kontrolnej,
przy czym rdznice istotne statystycznie wykazano w przypadku trzech testow cech inwentarza
osobowosci NEO FFL, tj. dla ekstrawersji (7,04 vs. 6,37; p=0,004), otwartosci na doswiadczenia
(4,95 vs. 4,53; p=0,037) oraz sumiennosci (7,30 vs. 5,62; p< 0,001).

7.3. Wyniki badan genetycznych

Kolejne sposrod przeprowadzonych wnioskowan statystycznych miat na celu zbadanie
rownowagi Hardy’ego-Weinberga, ktora okresla stosunki pomig¢dzy frekwencjg alleli
a czestoscig genotypow w populacji.

Rezultaty analizy czg¢stotliwosci wystepowania genotypow i alleli dla polimorfizmu
DRD2 rs6276 obliczonych za pomoca HWE (rownowagi Hardy’ego-Weinberga) prezentuje
ponizszej tabeli (Tab. 10).

Tab. 10. Rownowaga Hardy'ego-Weinberga DRD2 rs6276 w badanej grupie sportowcow i grupie
kontrolnej.

DRD2 rs6276
Grupa Czestos¢ genotypoé . .

i Genotyp Obserflsowangl(ocz)(;ﬁivv\;’ana) Czgstos¢ alleli 5 P
Grupa G/G 16 (14,7) p allele freq (G) =0,38 | 0,31 | 0,576
badana G/A 45 (47,6) q allele freq (A) = 0,62
n=101 A/A 40 (38,7)

Grupa G/G 35 (30,4) p allele freq (G) =0,36 | 1,69 | 0,192
kontrolna G/A 98 (107,2) q allele freq (A) = 0,64
n=232 A/A 99 (94,4)

W toku przeprowadzonej analizy nie stwierdzono istotnych statystycznie odchylen
w skali HWE pomig¢dzy grupa badang a grupg kontrolna.

Kolejne z przeprowadzonych analiz statystycznych miaty na celu zobrazowanie réznic
czestotliwosci wystgpowania poszczegdlnych genotypoéw DRD2 rs6276 pomigdzy grupa
badang i grupg kontrolng oraz zbadanie ich istotnosci statystycznej. Wyniki przeprowadzonej

analizy zaprezentowano w tabelach 111 12.
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Tab. 11. Poréwnanie frekwencji poszczegélnych genotypéw DRD2 rs6276 pomiedzy badanymi
sportowcami a grupa kontrolna.

DRD2 rs6276 AlG A/A G/G Razem
Grupa badana 45 (44,55%) 40 (39,60%) 16 (15,84%) 101
Grupa kontrolna | 98 (42,24%) 99 (42,67%) 35 (15,09%) 232
Razem 143 139 51 333

Tab. 12. Rezultaty istotnosci roznic frekwencji wystgpowania poszczegolnych genotypow DRD2 rs6276
w grupie badanej i grupie kontrolnej.

1 df P
ZNW 0,273 df=2 p=0,872

Analiza czgstotliwosci wystepowania poszczegolnych genotypow DRD2 rs6276
w grupie objetych badaniem sportowcow i w grupie kontrolnej nie wykazata roznic istotnych
statystycznie (p=0,872).

Analogiczne analizy przeprowadzono rdwniez dla czestotliwosci wystepowania
poszczegolnych alleli DRD2 rs6276 w grupie badanej i w grupie kontrolnej. Rezultatu tych
obliczen zaprezentowano w ponizszych tabelach (Tab.13 i Tab.14).

Tab. 13. Porownanie frekwencji poszczeg6lnych alleli DRD2 rs6276 pomig¢dzy badanymi sportowcami
a grupa kontrolna.

DRD2 rs6276 A G Razem
Grupa badana 125 (64,88%) 77 (38,12%) 202
Grupa kontrolna | 296 (63,79%) 168 (36,21%) 464
Razem 421 245 666

Tab. 14. Rezultaty istotnosci roznic frekwencji wystepowania poszczegdlnych alleli DRD2 rs6276Test
w grupie badanej i grupie kontrolnej.

X df P
> NW 0,22 df=1 p=0,638

Analiza czestotliwosci wystepowania poszczegolnych alleli DRD2 rs6276 w grupie
objetych badaniem sportowcow i w grupie kontrolnej nie wykazala roznic istotnych
statystycznie (p=0,638).

Kolejne kroki analizy statystycznej miaty na celu zobrazowanie czgstotliwosci
wystepowania genotypow 1 alleli ANKK1 rs1800497 w poszczegdlnych sposrod objetych

badaniem grup oraz zbadanie istotnosci statystycznej zaobserwowanych rdznic. Badania
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przeprowadzono analogicznie do zaprezentowanych powyzej obliczen dotyczacych DRD2

rs6276. Pierwszym krokiem analizy bylo zbadanie rownowaga Hardy'ego-Weinberga dla
ANKK1 rs1800497. Wyniki tych analiz zaprezentowano w Tab. 15.

Tab. 15. Réwnowaga Hardy'ego-Weinberga ANKK1 rs1800497 w badanej grupie sportowcow i grupie

kontrolnej.
Grupa ANKK1 rs1800497
Genotyp Czestos¢ genotypow Czestosc¢ alleli v p
Obserwowana/(oczekiwana)
Grupa C/C 73 (72,4) _
badana | C/T 25 (26.,2) pallelefreq (T) =0.15 | 5 | 634
n=101 T 3(2.4) g allele freq (C) = 0,85
Grupa C/C 147 (149,9) _
kontrolna | C/T 79 (73,2) pallele freq (T) =020 | 4 /g | 19
=932 T 6(8.9) g allele freq (C) = 0,80

W toku przeprowadzonej analizy nie stwierdzono istotnych statystycznie odchylen

w prawie HWE pomiedzy grupa badang a grupa kontrolna.

Wykonane w kolejnym kroku analizy miaty na celu zbadanie czestotliwosci

wystepowania poszczegolnych genotypéw ANKK1 rs1800497 pomiedzy grupa badang i grupa

kontrolng oraz zbadanie ich istotno$ci statystycznej. Wyniki przeprowadzonej analizy

zaprezentowano w Tabelach 16 i 17.

Tab. 16. Porownanie frekwencji poszczegdlnych genotypow ANKK1 rs1800497 pomiedzy badanymi
sportowcami a grupa kontrolna.

ANKK1 TaglA
1800 4997 CIT c/C TIT Razem
Grupa badana 25 (24,75%) 73 (72,28%) 3 (2,97%) 101
Grupa kontrolna | 79 (34,05%) 147 (63,36%) 6 (2,59%) 232
Razem 104 220 9 333

Tab. 17. Rezultaty istotnosci roznic frekwencji wystepowania poszczegdlnych genotypow ANKK1
rs1800497 w grupie badanej i grupie kontrolnej.

XZ

df

P

> NW

2,91

df=2

p=0,233

Analiza czestotliwosci wystgpowania poszczegolnych genotypow ANKK1 rs1800497 w

grupie objetych badaniem sportowcow i w grupie kontrolnej nie wykazata roznic istotnych

statystycznie (p=0,233).
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Przedmiotem dalszych badan statystycznych byta czestotliwos¢ wystepowania
poszczegolnych alleli ANKK1 rs1800497 w grupie badanej i w grupie kontrolnej. Rezultatu

tych obliczen zaprezentowano w ponizszych tabelach (Tab.18 i Tab.19).

Tab. 18. Poréwnanie frekwencji poszczegdlnych alleli ANKK1 rs1800497 pomigdzy badanymi
sportowcami a grupa kontrolna.

ANKK1 rs1800497 C T Razem
Grupa badana 171 (84,65%) 31 (15,35%) 202
Grupa kontrolna 373 (80,39%) 91 (19,61%) 464
Razem 373 91 666

Tab. 19. Rezultaty istotnos$ci roznic frekwencji wystgpowania poszczeg6lnych alleli ANKK1 rs1800497
w grupie badanej i grupie kontrolne;j.

X df P
> NW 0,171 df=1 p=0,191

Analiza czestotliwosci wystgpowania poszczegdlnych alleli ANKK1 rs1800497
w grupie objetych badaniem sportowcow i w grupie kontrolnej nie wykazata réznic istotnych

statystycznie (p=0,191).

7.4 Wyniki wieloczynnikowej analizy wariancji

Kolejnym etapem przeprowadzonych analiz statystycznych bylo zbadanie interakcji
pomigdzy wybranymi wariantami genow DRD2 i ANKK1, a poszczegdlnymi cechami
osobowosci wchodzacymi w skltad ,Wielkiej piatki”. Do badan wykorzystano
wieloczynnikowa analiz¢ wariancji, ktora ocenia wplyw dwoéch lub wigcej zmiennych
niezaleznych na warto$¢ rozpatrywanej zmiennej zaleznej. Jako pierwsza z cech badaniu

poddano skale neurotycznosci.

Skala stenowa neurotycznosci vs. DRD2 rs6276

Na podstawie modelu dwuczynnikowej analizy wariancji (F=0,54, p=0,739)

wyjasniajacego 1,0% zmiennoséci badanej zmiennej zaleznej (R? skorygowany 0,01) nie
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stwierdzono statystycznie istotnego zwiazku interakcji genotypu polimorfizmu DRD2 rs6276
oraz przynaleznosci do grupy badanych sportowcéw lub grupy kontrolnej z wynikiem
stenowym neurotyczno$ci (F=0.072, p = 0.060) (Tab. 20).

Rezultatem pierwszych analiz bylo zbiorcze zaprezentowanie wynikow stenowej
neurotyczno$ci uzyskanych przez grupe badang i grupe kontrolng (Tab. 20). W kolejnych
wierszach tej samej tabeli zaprezentowano podziat rezultatoéw analizy stenowej neurotycznosci
w zaleznosci od genotypu DRD2 rs6276. Ostatnie zestawienie prezentuje wyniki stenowej skali
neurotycznosci w zaleznos$ci od przynaleznosci do poszczeg6dlnych grup (badanej 1 kontrolnej)

oraz od posiadanego genotypu.

Obrazem graficznym wynikow skali wyniki stenowej neurotycznos$ci w zaleznosci od
przynaleznosci do grupy badanej i grupy kontrolnej oraz od posiadanego genotypu jest wykres
rozrzutu (Rys. 21).

Tab.20. Liczebno$ci, Srednia arytmetyczna oraz odchylenie standardowe dla wydzielonych

poszczegdlnych grup (czynnikow) badanych sportowcow oraz grupy kontrolnej dla skali neurotycznos$ci
inwentarza NEO FFI oraz polimorfizmu genu DRD2 rs6276.

Czynnik N i ' Skala neurotycznosci
Srednia Odch.st. -95.00% | +95.00%

Lacznie 333 4,697 2,014 4,480 4,914
Grupa badana 101 4,901 2,247 4,457 5,345
Grupa kontrolna 232 4,608 1,902 4,362 4,854
AIG | 143 4,832 2,003 4,501 5,163
DRD?2 rs6276 A/A | 139 4,612 2,005 4,275 4,948
G/G |51 4,549 2,081 3,964 5,134
AIG |45 5,089 2,324 4,391 5,787
Grupa badana A/A |40 4,800 2,221 4,090 5,510
DRD2 G/G |16 4,625 2,187 3,460 5,790
rs6276 A/G |98 4,714 1,839 4,346 5,083
Grupa kontrolna | A/A | 99 4,535 1,918 4,153 4,918
G/G |35 4,514 2,063 3,806 5,223
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F(2, 327)=0,07248, p=0,93010
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Rys. 21. Poréwnanie interakcji polimorfizmu genu DRD2 rs 6276 oraz wynikow stenowych
neurotycznosci (NF NEUR Sten) u badanych sportowcéw w porownaniu do grupy kontrolne;j.

Wyniki analizy dwuczynnikowej zaprezentowano w ponizszej tabeli (Tab. 21).
Uzyskane rezultaty badan wykazaly, ze przynaleznos¢ do grupy badawczej i grupy kontrolne;j
nie roznicowaty objetych badaniem pod wzgledem wynikow w skali neurotycznosci (p=0,352).
Wplywu na ta skale nie miat takze sam fakt posiadania konkretnego genotypu (p=0,540), ani
takze taczny efekt przynaleznosci do danej grupy i posiadanego genotypu na skalg stenotypowa

neurotycznosci (p=0,930).

Tab.21. Dwuczynnikowa analiza wariancji dla zmiennej zaleznej NEO FFI grupy i polimorfizmu genu
DRD2 rs6276 jako czynnikéw klasyfikacyjnych — efekty gtdéwne oraz interakcja.

SS df MS F p
Wyraz wolny 5041.873| 1 5041.873 | 1234.824 0.000
Grupa 3.546 1 3.546 0.869 0.352
DRD2 rs6276 5.029 2 2.514 0.616 0.540
Grupa vs. DRD2 rs6276 0.592 2 0.296 0.072 0.930
Btad 1335.164| 327 4.083
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Skala stenowa ekstrawersji vs. DRD2 RS6276

Analogicznie do skali stenowej naurotycznosci obliczenia przeprowadzono takze dla
wynikow skali stenowej ekstrawersji. Szczegdétowe zestawienie uzyskanych wynikow
Z podziatem na grupe kontrolng i grupe badang oraz z podziatlem na genotypy z obu badanych

grup prezentuje ponizsza tabela (Tab. 22).

Tab.22. Liczebnosci, $rednia arytmetyczna oraz odchylenie standardowe badanych sportowcow oraz
grupy kontrolnej dla skali stenowej ekstrawersji oraz polimorfizmu genu DRD2 rs6276.

Czynnik N i . Skala ekstrawersji

Srednia Odch.st. -95.00% +95.00%

Lacznie 333 6,574 1,969 6,361 6,786

Grupa badana 101 | 7,040 1,833 6,678 7,401

Grupa kontrolna 232 | 6,371 1,996 6,113 6,629

A/G 143 6,364 2,051 6,025 6,703

DRD2 rs6276 A/A 139 6,813 1,902 6,494 7,132

G/IG 51 6,510 1,880 5,981 7,039

G A/G 45 7,289 1,740 6,766 7,812

baﬁ% AA |40 | 6,925 1,745 6,367 7,483

DRD2 G/IG 16 6,625 2,277 5,412 7,838

rs6276 Grupa A/G 98 5,939 2,050 5,528 6,350

kontrolna A/A 99 6,768 1,968 6,375 7,160

G/IG 35 6,457 1,704 5,872 7,042

Na podstawie modelu dwuczynnikowej analizy wariancji (F=0,3857, p=0,0021)
wyjasniajacego 5,6% zmiennoéci badanej zmiennej zaleznej (R? skorygowany 0,56)
stwierdzono statystycznie istotny zwigzek interakcji genotypu polimorfizmu DRD2 rs6276 oraz
przynaleznosci do grupy badanych sportowcow lub grupy kontrolnej z wynikiem stenowym
ekstrawersji (F=3.296, p = 0.038) (Tab. 23).

Obrazem graficznym przedstawiajacym interakcje zmienno$¢ w obrebie genu DRD2
rs6276 a wynikow stenowych ekstrawersji (NF EKSTR Sten) wsrod badanych sportowcow
I grupy kontrolnej jest zataczony ponizej wykres (Rys. 22).
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Rys 22. Porownanie interakcji polimorfizmu genu DRD2 rs 6276 oraz wynikow stenowych
ekstrawersji (NF EKSTR Sten) u badanych sportowcéw w porownaniu do grupy kontrolne;.

Tab. 23. Dwuczynnikowa analiza wariancji dla zmiennej zaleznej skala ekstrawersji oraz grupy
i polimorfizmu genu DRD2 rs6276 jako czynnikow klasyfikacyjnych — efekty gléwne oraz interakcja.

SS df MS F p
Wyraz wolny 10089.61 | 1 |10089.61|2713.811 0.000
Grupa 17.70 1 17.70 4.760 0.029
DRD2 rs6276 4.46 2 2.23 0.600 0.549
Grupa vs. DRDZ2 rs6276 24,51 2 12.26 3.296 0.038
Btad 1215.74 | 327 3.72

Zaprezentowane w Tab. 23. wyniki dowodzace istotnego statystycznie wptywu
przynalezno$ci do okreslonej grupy oraz posiadanego genotypu na skale stenotypowa
ekstrawersji wskazujg na konieczno$¢ przeprowadzenia analizy post-hoc (Tab. 24).

W toku uzyskanych wynikéw mozemy zaobserwowac istotnos¢ statystyczng interakcji
pomigdzy nosicielami genotypow A/G i A/A w grupie badanej i w grupie kontrolnej
a wynikiem skali ekstrawersji testu NEO FFI. U sportowcoéw z genotypem A/G zaobserwowano
istotnie statystycznie wyzszy poziom ekstrawersji (7,2889 vs. 5,9388) w poréwnaniu do grupy
kontrolnej z genotypem A/G (p<0,001). Podobnie takze i u sportowcow z genotypem A/A
zaobserwowano istotnie statystycznie wyzszy poziom ekstrawersji (6,6250 vs. 6,7677) w

porownaniu do grupy kontrolnej z genotypem A/G (p=0,007).
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Tab.24. Analiza post-hoc NIR (najmniejsza istotna roznica) uwzgledniajaca interakcj¢ pomigdzy
genotypem polimorfizmu DRD2 rs6276 a grupa (grupa badana vs. grupa kontrolna) dla skali
ekstrawersji.

DRD2 rs6276 Grupa badana Grupa kontrola
VS. AlG A/A GIG AlG A/A GIG
skala ekstrawersji 7.2889 | 6.9250 | 6.6250 | 5.9388 | 6.7677 | 6.4571

AlG 0,386 0,238 | p<0,001 | 0,134 0,056

Grupa badana A/A 0,386 0,599 0,007 0,663 0,295

G/IG 0,238 0,599 0,188 0,784 0,773

AIG p<0,001 | 0,007 0,188 0,003 0,173

Grupa kontrola A/A 0,134 0,663 0,784 0,003 0,413
G/IG 0,056 0,295 0,773 0,173 0,413

Skala stenowa otwarto$ci na doswiadczenia vs. DRD2 rs6276

Trzecim z kolei parametrem wchodzacym w sklad ,,Wielkiej piatki” ktory zostatl objety
analiza byla otwarto$¢ na doswiadczenia. Szczegdtowe zestawienie wynikow skali stenowej
otwarto$ci na do§wiadczenia z podzialem na grupg¢ kontrolng i grupe badang oraz z podziatem
na genotyp genu DRD2 rs6276 poszczegolnych badanych z obu grup prezentuje ponizsza
tabela (Tab. 25).

Na podstawie modelu dwuczynnikowej analizy wariancji (F=1,214, p=0,302)
wyjasniajacego 1,8% zmiennosci badanej zmiennej zaleznej (R? skorygowany 0,018) nie
stwierdzono statystycznie istotnego zwiazku interakcji genotypu polimorfizmu DRD2 rs6276
oraz przynalezno$ci do grupy badanych sportowcow lub grupy kontrolnej z wynikiem
stenowym otwarto$ci na doswiadczenia (F= 0.615, p = 0.541) (Tab. 26).

Tab.25. Liczebnosci, Srednia arytmetyczna oraz odchylenie standardowe dla wydzielonych

poszczegdlnych grup (czynnikow) badanych sportowcow oraz grupy kontrolnej dla skali otwartosci na
doswiadczenia inwentarza NEO FFI oraz polimorfizmu genu DRD2 rs6276.

Skala otwartos$ci na do§wiadczenia

Czynnik N [Srednia | Odch.st. | -95.00% | +95.00%
Lacznie 333 | 4,655 1,712 4,470 4,839
Grupa badana 101 | 4,950 1,867 4,582 5,319
Grupa kontrolna 232 | 4,526 1,627 4,315 4,736
AlG 143 | 4,706 1,500 4,458 4,954
DRD2 rs6276 AlA 139 | 4,655 1,891 4,338 4,972
G/G 51 4,510 1,782 4,009 5,011
Grupa AIG 45 | 4,822 | 1,655 4,325 5,320
badana AlA 40 5,100 2,158 4,410 5,790
DRD2 G/G 16 4,938 1,731 4,015 5,860
rs6276 Grupa AIG 98 | 4,653 | 1,429 4,366 4,940
kontrolna AlA 99 4,475 1,752 4,125 4,824
G/G 35 | 4,314 | 1,795 3,698 4,931
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Obrazem graficznym przedstawiajacym interakcje zmienno$¢ w obrgbie genu DRD2
r$s6276 a wynikow stenowych otwarto$ci na do$wiadczenia wérdd badanych sportowcoéw
I grupy kontrolnej jest ponizszy wykres (Rys. 23).

F(2, 327)=0,61468, p=0,54144
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Rys. 23. Porownanie interakcji polimorfizmu genu DRD2 rs 6276 oraz wynikow stenowych otwartosci

na doswiadczenia (NF OTW Sten) u badanych sportowcoéw w poréwnaniu do grupy kontrolne;.

Tab.26. Dwuczynnikowa analiza wariancji dla zmiennej zaleznej skala otwarto$ci na do§wiadczenia
oraz grupy i polimorfizmu genu DRD2 rs6276 jako czynnikow klasyfikacyjnych — efekty gtowne oraz
interakcja.

SS df MS F p
Wyraz wolny 5050.436 1 5050.436 | 1728.318 0.000
Grupa 12.671 1 12.671 4.336 0.0380
DRD?2 rs6276 0.828 2 0.414 0.142 0.867
Grupa vs. DRD2 rs6276 3.592 2 1.796 0.615 0.541
Blad 055.549 | 327 2.922

Skala ugodowosci i DRD2 rs6276

Kolejne z przeprowadzonych analiz poswigcone byly skali stenowej ugodowosci.
Zestawienie uzyskanych w toku tych badan wynikéw prezentuje Tab. 27. Z kolej obrazem
graficznym uzyskanych wynikow jest Rys. 24. Na podstawie modelu dwuczynnikowej analizy
wariancji (F=1,023, p=0,4039) wyjasniajacego 1,5% zmiennosci badanej zmiennej zaleznej (R?

skorygowany 0,015) nie stwierdzono statystycznie istotnego zwigzku interakcji genotypu
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polimorfizmu DRD2 rs6276 oraz przynaleznosci do grupy badanych sportowcow lub grupy
kontrolnej z wynikiem stenowym ugodowosci (F= 0.670, p = 0.512) (Tab. 28).
Tab.27. Liczebno$ci, Srednia arytmetyczna oraz odchylenie standardowe dla wydzielonych

poszczegdlnych grup (czynnikéw) badanych sportowcow oraz grupy kontrolnej dla skali ugodowosci
inwentarza NEO FFI oraz polimorfizmu genu DRD2 rs6276.

Czynnik N i . Skala ugodowosci

Srednia Odch.st. -95.00% +95.00%

Lacznie 333 | 5,730 2,139 5,499 5,960

Grupa badana 101 | 5,901 2,283 5,450 6,352

Grupa kontrolna 232 | 5,655 2,075 5,387 5,924

AlG 143 | 5,664 2,007 5,333 5,996

DRD?2 rs6276 A/A 139 | 5,626 2,194 5,258 5,994

G/G 51 6,196 2,324 5,542 6,850

Grupa AlG 45 6,000 2,034 5,389 6,611

badana A/A 40 5,775 2,444 4,993 6,557

DRD2 G/G 16 5,938 2,645 4,528 7,347

rs6276 Grupa AlG 98 5,510 1,986 5,112 5,908

kontrolna A/A 99 5,566 2,095 5,148 5,984

G/G 35 6,314 2,193 5,561 7,068

F(2, 327)=0,66964, p=0,51259
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Rys. 24. Poréwnanie interakcji polimorfizmu genu DRD2 rs 6276 oraz wynikéw stenowych
ugodowosci (NF UGOD Sten) u badanych sportowcéw w poréwnaniu do grupy kontrolne;.
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Tab. 28. Dwuczynnikowa analiza wariancji dla zmiennej zaleznej skala ugodowos$ci oraz grupy i
polimorfizmu genu DRD2 rs6276 jako czynnikow klasyfikacyjnych — efekty gtéwne oraz interakcja.

SS df MS F p
Wyraz wolny 7769.266 | 1 7769.266 | 1697.924 0.000
Grupa 0.655 1 0.655 0.143 0.705
DRD?2 rs6276 6.701 2 3.351 0.732 0.481
Grupa vs. DRD2 rs 6276 6.128 2 3.064 0.670 0.512
Blad 1496.268 | 327 4576

Skala sumiennosci i DRD2 rs6276

Ostatnig cechg z zakresu ,,Wielkiej pigtki” badang w kontekscie interakcji z DRD2
rs6276 w grupie sportowcoOw i w grupie kontrolnej byta sumiennos$é. Wyniki uzyskane w toku
tej analizy zaprezentowano w ponizszej tabeli (Tab. 29). Z kolej graficznym obrazem
uzyskanych wynikow jest zamieszczony wykres (Rys. 25).

Na podstawie modelu dwuczynnikowej analizy wariancji (F=6,503, p<0,01)
wyjasniajacego 9,0% zmienno$ci badanej zmiennej zaleznej (R? skorygowany 0,09)
stwierdzono statystycznie istotny zwigzek interakcji genotypu polimorfizmu DRD2 rs6276
oraz przynalezno$ci do grupy badanych sportowcoéw lub grupy kontrolnej z wynikiem

stenowym sumiennosci (F= 3.453, p = 0.0321) (Tab. 30).

Tab.29. Liczebno$ci, Srednia arytmetyczna oraz odchylenie standardowe dla wydzielonych
poszczegdlnych grup (czynnikdéw) badanych sportowcdw oraz grupy kontrolnej dla skali sumienno$ci
wsp.wentarza NEO FFI oraz polimorfizmu genu DRD2 rs6276.

Cavnnik N i Skala sumiennosci

y Srednia | Odchst. | -95.00% | +95.00%

L.acznie 333 | 6,312 2,221 6,073 6,552

Grupa badana 101 | 7,297 2,143 6,874 7,720

Grupa kontrolna 232 | 5,884 2,120 5,609 6,158

AIG 143 | 6,175 2,101 5,828 6,522

DRD2 rs6276 A/A 139 | 6,453 2,393 6,052 6,855

G/G 51 6,314 2,074 5,731 6,897

Grupa A/G 45 7,133 2,095 6,504 7,763

badana A/A 40 7,525 2,195 6,823 8,227

DRD2 G/G 16 7,188 2,228 6,000 8,375

rs6276 Grupa A/G 98 5,735 1,961 5,341 6,128

kontrolna A/A 99 6,020 2,343 5,553 6,487

G/G 35 5,914 1,900 5,262 6,567
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Rys. 25. Porownanie interakcji polimorfizmu genu DRD2 rs6276 oraz wynikoéw stenowych sumienos$ci
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(NF SUM Sten) u badanych sportowcéw w poréwnaniu do grupy kontrolnej.

Tab. 30. Dwuczynnikowa analiza wariancji dla zmiennej zaleznej skala sumienno$ci oraz grupy
i polimorfizmu genu DRD2 rs6276 jako czynnikow klasyfikacyjnych — efekty gtdéwne oraz interakcja.

SS df MS F p
Wyraz wolny 9845200 1 | 9845200 | 2161.504 0.000
Grupa 109991 | 1 | 109.991 | 24.148 0<0.001
DRD2 rs6276 6.868 | 2 3.434 0.754 0.471
?Sguz%vs' DRD2 0455 | 2 0.228 3.453 0.0321
Blad 1489.417| 327 | 4555

Uzyskane w toku przeprowadzonej analizy rezultaty wskazuja na istotng statystycznie
interakcje pomiedzy skalg sumienno$ci a faktem przynaleznosci do poszczegodlnej sposrod
objetych badaniem grup oraz nosicielstwa okreslonego genotypu genu DRD2. Wyniki te

wskazuja zatem na konieczno$¢ przeprowadzenia analizy post-hoc,

zaprezentowano w ponizszej tabeli (Tab. 31).
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Tab. 31. Analiza post hoc NIR (najmniejsza istotna roznica) uwzgledniajaca interakcje pomigdzy
genotypem polimorfizmu DRD2 rs6276 a grupa (grupa badana vs. grupa kontrolna) dla skali

sumiennosci.
DRD2 rs6276 Grupa badana Grupa kontrola
VS. AlG A/A G/IG AlG A/A GIG
skala sumiennosci 7.1333 | 7.5250 | 7.1875 | 5.7347 | 6.0202 | 5.9143
AlG 0.398 0.930 | p<0.001 {0.003971| 0.011
Grupa badana AlA 0.398 0.593 | p<0.001 | p<0.001 | 0.001
G/IG 0.930 0.593 0.012 |0.043175| 0.048
AIG p<0.001 | p<0.001 | 0.012 0.348 | 0.669
Grupa kontrola A/A 0.003971 | p<0.001 | 0.043 0.348 0.800
G/IG 0.011 0.001 0.048 0.669 0.800

Uzyskane wyniki badan wskazuja na istotne statystycznie interakcje pomiedzy
nosicielami genotypéw A/G i A/A genu DRD2 rs6276 w grupie badanej i w grupie kontrolnej
awynikiem skali sumiennosci testu NEOFFI. U sportowcow z genotypem A/G zaobserwowano
istotnie statystycznie wyzszy poziom sumiennosci (7,1333 vs. 5,7347) w poréwnaniu do grupy
kontrolnej z genotypem A/G (p<0,001) oraz grupy kontrolnej z genotypem A/A (7,1333 vs.
6,0202 ; p<0,001). Podobnie takze i u sportowcow z genotypem A/A zaobserwowano istotnie
statystycznie wyzszy poziom ekstrawersji (7,5250 vs. 6,0202) w poroéwnaniu do grupy
kontrolnej z genotypem A/G (p<0,001).

Skala neurotycznosci i ANKK1 rs1800497

Analogicznie do zaprezentowanych obliczen dotyczacych poszczegdlnych elementow
,»Wielkiej piatki” w konteksécie interakcji do faktu nosicielstwa genotypu DRD2 rs6276
I przynalezno$ci do poszczegolnej grupy, tj. objetych badaniem sportowcow lub grupy
kontrolnej, przeprowadzono kolejne analizy

polimorfizméw ANKK1 rs1800497.

statystyczne dotyczace poszczegodlnych

Pierwszym objetym analiza elementem skladowym "Wielkiej piatki” byta

neurotyczno$¢. Uzyskane w toku tej analizy badania zostaly zaprezentowane w ponizszej tabeli
(Tab. 32).
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Tab.32. Liczebnosci, Srednia arytmetyczna oraz odchylenie standardowe dla wydzielonych
poszczegdlnych grup (czynnikdéw) badanych sportowcoOw oraz grupy kontrolnej dla skali neurotyczno$ci

inwentarza NEO FFI oraz polimorfizmu genu ANKK1 rs1800497.

Skala neurotycznosci

Czynnik N "Srednia | Odchst. | -95.00% | +95.00%
Lacznie 333 4,697 2,014 4,480 4914
Grupa badana 101 4,901 2,247 4,457 5,345
Grupa kontrolna 232 4,608 1,902 4,362 4,854
CIT 104 4,894 1,965 4512 5,276
ANKK1 rs1800497 C/C 220 1,965 4512 5,276 4,894
TIT 9 4,605 2,026 4,335 4,874
Grupa CIT 25 4,667 2,345 2,864 6,469
badana C/C 73 4,616 2,112 4,124 5,109
ANKK1 TIT 3 2,333 1,155 -0,535 5,202
rs1800497 Grupa CIT 79 4,532 1,723 4,146 4,918
kontrolna CIC 147 4,599 1,989 4,274 4,923
TIT 6 5,833 1,835 3,908 7,759

Obrazem graficznym uzyskanych badan jest zamieszczony ponizej wykres (Rys. 26). Z

kolei na podstawie modelu dwuczynnikowej

wyjasniajacego 4,0% zmiennosci badanej zmiennej zaleznej (R? skorygowany 0,040)
stwierdzono statystycznie istotny zwigzek interakcji
rs1800497 oraz przynaleznosci do grupy badanych sportowcow Ilub grupy kontrolnej
z wynikiem stenowym neurotyczno$ci (F=7.76, p = 0.001) (Tab. 33). Wyniki testow post-hoc

sg zawarte w tabeli 34.

Rys. 26. Poréwnanie interakcji

F(2, 327)=7,7666, p=0,00051

analizy wariancji

genotypu polimorfizmu ANKK1

NF NEUR Sten
IS

CcIT

ANKK1 TaglA rs1800497

c/c

T

== s
=K

polimorfizmu genu ANKK1 rs1800497 oraz wynikow stenowych

(F=3,78, p=0,002)

neurotycznosci (NF NEUR Sten) u badanych sportowcéw w poroéwnaniu do grupy kontrolne;j.
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Tab.33. Dwuczynnikowa analiza wariancji dla zmiennej zaleznej skala neurotycznosci oraz grupy
i polimorfizmu genu ANKK1 rs1800497 jako czynnikow klasyfikacyjnych — efekty gtéwne oraz
interakcja.

SS df MS F p
Wyraz wolny 1363.306| 1 1363.306 | 350.276 0.000
Grupa 6.798 1 6.798 1.746 0.187
ANKK1
151800497 29.119 2 14.559 3.740 0.024
Grupa vs. ANKK1
151800497 60.457 2 30.228 7.766 0.001
Blad 1272.711| 327 3.892

Jak juz nadmieniono powyzej, uzyskane w toku analizy dwuczynnikowej rezultaty
badan wskazuja na fakt interakcji pomiedzy skalg neurotycznos$ci a faktem przynalezno$ci do
poszczegblnej grupy (badanej Ilub kontrolnej) oraz nosicielstwem konkretnego genotypu
ANKK1 rs1800497. W takim przypadku nieodzownym jest wykonanie testow post-hoc, ktorych
zadaniem jest dokladne wskazanie czynnika rdéznicujacego. Rezultaty tej analizy

zaprezentowano w ponizszej tabeli (Tab. 34).

Tab.34. Analiza post hoc NIR (najmniejsza istotna réznica) uwzgledniajaca interakcje pomigdzy
genotypem polimorfizmu ANKK1 rs1800497a grupa (grupa badana vs. grupa kontrolna) dla skali
neurotycznosci.

ANKK1 rs1800497 Grupa badana Grupa kontrola
VS. CIT C/C T/IT CIT c/C TIT
skala neurotycznosci 6.0400 | 4.6164 | 2.3333 | 4.5316 | 4.5986 | 5.8333
CIT 0,002 | 0,002 | 0,001 | 0,001 | 0,818
Grupa badana Cc/C 0.002 0,050 | 0,791 | 0,950 | 0,147
TIT 0.002 | 0,050 0,059 | 0,050 | 0,013
CIT 0.001 | 0,791 | 0,059 0,808 | 0,120
Grupa kontrola C/IC 0.001 0,950 0,050 0,808 0,134
TIT 0.818 | 0,247 | 0,013 | 0,120 | 0,134

Uzyskane wyniki badan wskazuja na istotne statystycznie interakcje pomiedzy
nosicielami genotypow C/T ANKK1 rs1800497 w grupie badanej i w grupie kontrolnej
awynikiem skali neurotycznosci testu NEO FFI. U sportowcoOw z genotypem C/T
zaobserwowano istotnie statystycznie wyzszy poziom sumienno$ci (6.0400 vs. 4.5316)
w porownaniu do grupy kontrolnej z genotypem C/T (p<0,001) oraz grupy kontrolnej
z genotypem C/C (6.0400 vs. 4.5986; p<0,001). Na uwage zastuguje takze istotno$¢

statystyczna w obrebie grupy badawczej, gdzie nosiciele genotypu C/T uzyskiwali wyzsze
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warto$ci w skali neurotyczno$ci w stosunku do sportowcoOw z nosicielami genotypu C/C

(p<0,002) i T/T (p<0,002).

Skala ekstrawersji i ANKK1 rs1800497

Kolejnym z objetych analiza cech skladowym "Wielkiej piatki” byta ekstrawersja.
Uzyskane w toku tej analizy badania zostaly zaprezentowane w ponizszej tabeli (Tab. 35).
Natomiast obrazem graficznym uzyskanych wynikoéw badan jest zamieszczony ponizej wykres
(Rys. 27).

Na podstawie modelu dwuczynnikowej analizy wariancji (F=1,833, p=0,1059)
wyjasniajacego 2,7% zmiennosci badanej zmiennej zaleznej (R? skorygowany 0,027) nie
stwierdzono statystycznie istotnego zwigzku interakcji genotypu polimorfizmu ANKK1
rs1800497 oraz przynaleznosci do grupy badanych sportowcow lub grupy kontrolnej
z wynikiem stenowym ekstrawersji (F= 0.311, p = 0.732) (Tab.36).

Tab.35. Liczebnosci, Srednia arytmetyczna oraz odchylenie standardowe dla wydzielonych
poszczegblnych grup (czynnikow) badanych sportowcoéw oraz grupy kontrolnej dla skali ekstrawersji
inwentarza NEO FFI oraz polimorfizmu genu ANKK1 rs1800497.

Skala ekstrawersji

Czynnik N "Srednia | Odch.st. | -95.00% | +95.00%
¥.acznie 333 | 6,574 1,969 6,361 6,786
Grupa badana 101 | 7,040 1,833 6,678 7,401
Grupa kontrolna 232 | 6,371 1,996 6,113 6,629

CIT 104 | 6,471 2,038 6,075 6,868
ANKK1 rs1800497 CIC 220 | 6,609 1,954 6,349 6,869
T/T 9 6,889 1,616 5,647 8,131

Grupa CIT 25 6,760 1,763 6,032 7,488

badana CIC 73 7,110 1,845 6,679 7,540

ANKK1 T/T 3 7,667 2,517 1,415 13,918
rs1800497 Grupa CIT 79 6,380 2,120 5,905 6,855
kontrolna CIC 147 | 6,361 1,965 6,040 6,681

T/T 6 6,500 1,049 5,399 7,601
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Rys.27. Porownanie interakcji
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polimorfizmu genu ANKK1 rs1800497 oraz wynikow stenowych
ekstrawersji (NF EKSTR Sten) u badanych sportowcdéw w poréwnaniu do grupy kontrolnej.

Tab.36. Dwuczynnikowa analiza wariancji dla zmiennej zaleznej skala ekstrawersji oraz grupy
i polimorfizmu genu ANKK1 rs1800497 jako czynnikow klasyfikacyjnych — efekty gtéwne oraz

interakcja.

SS df MS F p
Wyraz wolny 2900.984| 1 2900.984 | 757.474 0.000
Grupa 9.197 1 9.197 2.401 0.122
ANKK1
(51800497 2.702 2 1.351 0.352 0.703
Grupa vs. ANKK1
(51800497 2.386 2 1.193 0.311 0.732
Btad 1252.349| 327 3.830

Skala otwartos$ci na doswiadczenia i ANKK1 rs1800497

Kolejna sposrod analizowanych cech jest otwarto§¢ na doswiadczenia. Uzyskane

rezultaty tych badan prezentuje zamieszczona ponizej tabela (Tab. 37) oraz wykres (Rys. 28).
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Tab.37. Liczebnosci, Srednia arytmetyczna oraz odchylenie standardowe dla wydzielonych
poszczegdlnych grup (czynnikéw) badanych sportowcow oraz grupy kontrolnej dla skali otwartosci na
doswiadczenia inwentarza NEO FFI oraz polimorfizmu genu ANKK1 rs1800497.

. Skala otwarto$ci na do§wiadczenia

Czynnik N Srednia | Odchst. | -95.00% | +95.00%
Lacznie 333 | 4,655 1,712 4,470 4,839
Grupa badana 101 | 4,950 1,867 4,582 5,319
Grupa kontrolna 232 | 4,526 1,627 4,315 4,736
CIT 104 | 4,702 1,756 4,360 5,044
ANKK1 rs1800497 C/C 220 | 4,659 1,701 4,433 4,885
TIT 9 4,000 1,500 2,847 5,153
Grupa CIT 25 4,960 1,881 4,183 5,737
badana C/C 73 4,932 1,895 4,489 5,374
ANKK1 TIT 3 5,333 1,528 1,539 9,128
rs1800497 Grupa CIT 79 4,620 1,719 4,235 5,005
kontrolna C/C 147 4,524 1,585 4,265 4,782
TIT 6 3,333 1,033 2,249 4,417

F(2, 327)=0,87814, p=0,41653

NF OTW Sten

CIT c/iC TT
*s
ANKK1 TaglA rs1800497 = K

Rys.28. Porownanie interakcji polimorfizmu genu ANKK1 rs1800497 oraz wynikow stenowych
otwarto$ci na doswiadczenia (NF OTW Sten) u badanych sportowcow w poréwnaniu do grupy
kontrolnej.

Na podstawie modelu dwuczynnikowej analizy wariancji (F=1,540, p=0,1768)
wyjasniajacego 2,3% zmiennosci badanej zmiennej zaleznej (R? skorygowany 0,023) nie
stwierdzono statystycznie istotnego zwigzku interakcji genotypu polimorfizmu ANKK1
rs1800497 oraz przynaleznosci do grupy badanych sportowcow lub grupy kontrolnej
z wynikiem stenowym otwartosci na do§wiadczenia (F= 0.878, p = 0.416) (Tab.38).

88



Tab.38. Dwuczynnikowa analiza wariancji dla zmiennej zaleznej skala otwarto$ci na do§wiadczenia
oraz grupy i polimorfizmu genu ANKK1 rs1800497 jako czynnikow klasyfikacyjnych — efekty gtowne
oraz interakcja.

SS df MS F p
Wyraz wolny 1338.918| 1 1338.918 | 460.437 0.000
Grupa 13.170 1 13.170 4.529 0.034
ANKK1 rs1800497 1.531 2 0.766 0.263 0.768
Grupa vs. ANKK1 rs1800497| 5.107 2 2.554 0.878 0.416
Btad 950.892 | 327 2.908

Skala ugodowosci i ANKK1 rs1800497

Kolejna sktadowsa ,,Wielkiej piatki” ktora byta przedmiotem analiz jest ugodowosc¢.
Rezultaty badan uzyskanych w toku tych analiz prezentuje Tab.39. Uzupelnieniem

zaprezentowanych analiz jest umieszczony ponizej wykres (Rys. 29).

Tab.39. Liczebnosci, Srednia arytmetyczna oraz odchylenie standardowe dla wydzielonych
poszczegdlnych grup (czynnikéw) badanych sportowcow oraz grupy kontrolnej dla skali ugodowosci
inwentarza NEO FFI oraz polimorfizmu genu ANKK1 rs1800497.

Skala ugodowosci

Czynnik N ™ Srednia | Odch.st. | -95.00% | +95.00%
L.acznie 333 5,730 2,139 5,499 5,960
Grupa badana 101 5,901 2,283 5,450 6,352
Grupa kontrolna 232 5,655 2,075 5,387 5,924
CIT | 104 5,510 2,099 5,101 5,918
ANKK1 rs1800497 C/IC | 220 5,818 2,159 5,531 6,105

TIT 9 6,111 2,147 4,461 7,762

CIT | 25 5,080 2,159 4,189 5,971

Grupa badana C/IC | 73 6,082 2,259 5,555 6,609

ANKK1 T/T 3 8,333 1,528 4,539 12,128

rs1800497 CIT | 79 5,646 2,076 0,234 5,181

Grupa kontrolna | C/C | 147 5,687 2,103 0,173 5,344

T/T 6 5,000 1,414 0,577 3,516

Na podstawie zaprezentowanego powyzej modelu dwuczynnikowej analizy wariancji
(F=1.849, p=0,0359) wyjasniajacego 2,9% zmiennosci badanej zmiennej zaleznej (R?
skorygowany 0,0290) stwierdzono statystycznie istotny zwigzek interakcji — genotypu
polimorfizmu ANKK1 rs1800497 oraz przynaleznos$ci do grupy badanych sportowcow lub
grupy kontrolnej z wynikiem stenowym ugodowosci (F=3.612, p = 0.028) (Tab. 40). Wyniki

testow post-hoc sg zawarte w tabeli 41.
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Tab.40. Dwuczynnikowa analiza wariancji dla zmiennej zaleznej skala ugodowos$ci oraz grupy
i polimorfizmu genu ANKK1 rs1800497 jako czynnikow klasyfikacyjnych — efekty gtéwne oraz
interakcja.

SS df MS F p
Wyraz wolny 2239.617| 1 2239.617 | 496.277 0.000
Grupa 17.454 1 17.454 3.867 0.050
ANKK1 rs1800497 21.585 2 10.793 2.391 0.093
Grupa vs. ANKK1 rs1800497 32.601 2 16.300 3.612 0.028
Btad 1475.695| 327 4.513

Biezacy efekt: F(2, 327)=3.6120, p=0,02808
12

11

10

NF UGOD Sten
~

crr cic s +s
ANKK1 TaglA rs1800497 = K

Rys.29. Porownanie interakcji polimorfizmu genu ANKK1 rs1800497 oraz wynikow stenowych

ugodowosci (NF UGOD Sten) u badanych sportowcéw w porodwnaniu do grupy kontrolne;j.

Tab.41. Analiza post hoc NIR (najmniejsza istotna réznica) uwzgledniajaca interakcje pomigdzy
genotypem polimorfizmu ANKK1 rs1800497a grupa (grupa badana vs. grupa kontrolna) dla skali
ugodowosci.

ANKK1 rs1800497 Grupa badana Grupa kontrola
VS. CIT C/C TIT CIT C/C T/T
skala ugodowosci 5.0800 | 6.0822 | 8.3333 | 5.6456 | 5.6871 | 5.0000
CIT 0,043 | 0,013 | 0,247 | 0,187 | 0,934
Grupa badana C/C 0,043 0,073 | 0,206 | 0,195 | 0,231
TIT 0,013 | 0,073 0,032 | 0,033 | 0,027
Grupa kontrola CIT 0,247 | 0,206 | 0,032 0,889 | 0,474
C/C 0,187 | 0,195 | 0,033 | 0,889 0,438
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| | T/m | 0934 | 0231 | 0027 | 0474 | 0438 | |
Uzyskane wyniki badan wskazuja na istotne statystycznie interakcje pomiedzy

nosicielami genotypu T/T ANKK1 rs1800497 w grupie badanej, a bedacymi nosicielami
wszystkich mozliwych genotypow osobnikami z grupy kontrolnej z wynikiem skali
ugodowosci testu NEO FFI. U sportowcow z genotypem T/T zaobserwowano istotnie
statystycznie wyzszy poziom ugodowosci (8.3333 vs. 5.6456) w poréwnaniu do grupy
kontrolnej z genotypem C/T (p=0,032), do grupy kontrolnej z genotypem C/C (8.3333 vs.
5.6871; p=0,033) oraz do grupy kontrolnej z genotypem T/T (8.3333 vs. 5.0000; p=0,027). Na
uwage zashuguje takze istotno$¢ statystyczna w obrebie grupy badawczej, gdzie nosiciele
genotypu T/T uzyskiwali wyzsze wartosci w skali ugodowosci w stosunku do sportowcoéw

z nosicielami genotypu C/C (p=0,013) i C/T (p=0,043).

Skala sumiennos$ci i ANKK1 rs1800497

Ostatnim z objetych badaniem elementow ,,Wielkiej piatki” w kontek$cie jego
genetycznego podloza (gen ANKK1) byta sumienno$¢. Wyniki zebrane w toku analizy
prezentuje ponizsza tabela (Tab. 42). Zgrupowane wyniki dotycza wartosci uzyskanych przez
poszczegolne grupy, wartosci uzyskane w zaleznosci od posiadanego genotypu oraz wartosci
w zaleznosci od przynaleznosci do grupy i posiadanego genotypu lacznie. Obrazem graficznym
otrzymanych rezultatow jest zamieszczony ponizej (Rys. 30). Z kolei na podstawie modelu
dwuczynnikowej analizy wariancji (F=7.199, p<0,001) wyjas$niajacego 9,9% zmiennosci
badanej zmiennej zaleznej (R? skorygowany 0,0990) stwierdzono statystycznie istotny zwigzek
interakcji genotypu polimorfizmu ANKK1 rs1800497 oraz przynaleznosci do grupy badanych
sportowcOw lub grupy kontrolnej z wynikiem stenowym sumiennosci (F=2.492, p = 0.012)
(Tab. 43). Wyniki testow post-hoc sg zawarte w tabeli 44.

91



Tab.42. Liczebnosci, Srednia arytmetyczna oraz odchylenie standardowe dla wydzielonych
poszczegdlnych grup (czynnikow) badanych sportowcow oraz grupy kontrolnej dla skali sumiennos$ci

inwentarza NEO FFI oraz polimorfizmu genu ANKK1 rs1800497.

Skala sumiennosci

Czynnik N "Srednia | Odchst. | -95.00% | +95.00%
L.acznie 333 | 6,312 2,221 6,073 6,552
Grupa badana 101 | 7,297 2,143 6,874 7,720
Grupa kontrolna 232 | 5,884 2,120 5,609 6,158

CIT 104 | 6,087 2,105 5,677 6,496
ANKK1 rs1800497 CIC 220 | 6,418 2,239 6,121 6,716
T/T 9 6,333 3,082 3,964 8,703

Grupa CIT 25 6,760 1,985 5,941 7,579

badana CIC 73 7,411 2,191 6,900 7,922

ANKK1 T/T 3 9,000 1,000 6,516 11,484
rs1800497 Grupa CIT 79 5,873 2,108 5,401 6,346
kontrolna CIC 147 | 5,925 2,101 5,583 6,268

T/T 6 5,000 2,898 1,958 8,042

F(2, 327)=2,0929, p=0,12498
13

12

11
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NF SUM Sten

cIT cic T
=+ s
ANKK1 TaglA rs1800497 F K

Rys.30. Porownanie interakcji polimorfizmu genu ANKK1 rs1800497 oraz wynikow stenowych
sumieno$ci (NF SUM Sten) u badanych sportowcéw w poréwnaniu do grupy kontrolne;.
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Tab.43. Dwuczynnikowa analiza wariancji dla zmiennej zaleznej skala sumiennos$ci oraz grupy
i polimorfizmu genu ANKK1 rs1800497 jako czynnikow klasyfikacyjnych — efekty gtéwne oraz
interakcja.

ss of MS F P
Wyraz wolny 2787.295| 1 | 2787.295 | 617.869 0.000
Grupa 70848 | 1 70.848 | 15.705 0.001
ANKK1 rs1800497 8.189 | 2 4.095 0.907 0.404
Grupa vs. ANKK1 rs1800497 | 18.883 | 2 9.441 2.492 0.012
Blad 1475.142| 327 | 4511

Tab.44. Analiza post hoc NIR (najmniejsza istotna réznica) uwzgledniajaca interakcje pomigdzy
genotypem polimorfizmu ANKK1 rs1800497a grupa (grupa badana vs. grupa kontrolna) dla skali
sumiennosci.

ANKK1 rs1800497 Grupa badana Grupa kontrola
VS. CIT Cc/C TIT CIT c/C T/IT
skala sumiennosci 6.7600 | 7.4110 | 9.0000 | 5.8734 | 5.9252 | 5.0000
CIT 0.186 0.085 0.069 0.070 0.069
Grupa badana C/IC 0.186 0.204 | p<0.001 | p<0.001 | 0.008
T/T 0.085 0.204 0.012 0.013 0.008
CIT 0.069 | p<0.001 | 0.012 0.861 0.332
Grupa kontrola C/C 0.070 | p<0.001 | 0.013 0.861 0.296
T/T 0.069 0.008 0.008 0.332 0.296

Uzyskane wyniki badan wskazuja na istotne statystycznie interakcje pomiedzy
nosicielami genotypu C/C i T/T ANKK1 rs1800497 w grupie badanej, a nosicielami wszystkich
mozliwych genotypoéw cztonkami z grupy kontrolnej z wynikiem skali sumiennosci testu NEO
FFI1. U sportowcow z genotypem C/C zaobserwowano istotnie statystycznie wyzszy poziom
sumiennosci (7,4110 vs. 5,8734) w pordéwnaniu do grupy kontrolnej z genotypem C/T
(p<0,001), do grupy kontrolnej z genotypem C/C (7.4110 vs. 5.9252; p<0,001) oraz do grupy
kontrolnej z genotypem T/T (7,4110 vs. 5,0000; p=0,008). Analogicznie u sportowcow z
genotypem T/T zaobserwowano istotnie statystycznie wyzszy poziom sumiennosci (9,0000 vs.
5,8734) w porownaniu do grupy kontrolnej z genotypem C/T (p=0,012), do grupy kontrolnej z
genotypem C/C (9,0000 vs. 5,9252; p=0,013) oraz do grupy kontrolnej z genotypem T/T
(9.0000 vs. 5.0000; p=0,008).
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8. Dyskusja

Obecnie chyba nikt z praktykow i teoretykOw sportu nie wyobraza sobie mozliwosci
osiggnigcia poziomu mistrzostwa sportowego bez wsparcia psychologa sportu. Chociaz
Europejska Federacja Psychologii Sportowej (FEPSAC 2016) zdefiniowata psychologi¢ sportu
stosunkowo niedawno, bo dopiero w roku 1996, to poczatki tej nauki sa znacznie starsze.
Przyje¢to sig, ze pierwszy eksperyment z zakresu psychologii zostat przeprowadzony w 1898
roku przez Tripletta, a dotyczyl on szybkosci jazdy rowerzystow (Fuchs 1998), chociaz czgsé
badawczy zajmujacych si¢ historig psychologii sportu za poczatki badan psychologicznych w
sporcie uwaza realizowane w 1890 roku przez Scripture eksperymenty dotyczace miedzy
innymi czasu reakcji u biegaczy (Goodwin 2009). Kamieni milowych zwiazanych z historia tej
dyscypliny nauki jest oczywiscie duzo wigcej, co nie zmienia faktu, ze psychologia sportu
rozwija si¢ bardzo dynamicznie, a najwazniejsze odkrycia, pomimo ogromnego zasobu wiedzy
z tego zakresu, wcigz wydaja si¢ by¢ dopiero kwestig przysztosci.

Wracajac do definicji Europejskiej Federacji Psychologii Sportu — psychologia sportu
to nauka zajmujaca si¢ badaniem psychologicznych podstaw, proceséw i skutkéw sportu.
Z kolei jednym z najnowszych trendéw w zakresie psychologii sportowej jest wykorzystanie
genetyki do badania uwarunkowan psychologicznych predyspozycji sportowych. Trend ten jest
na tyle zauwazalny, ze coraz cz¢sciej mowi si¢ o nowej dyscyplinie badan naukowych, tj. o
psychogenetyce sportowej, ktorej celem jest wykorzystanie metod genetycznych do badania
natury 1 pochodzenia indywidualnych réznic w zdolnosciach poznawczych i cechach
osobowych sportowcoéw (Valeeva i wsp. 2019). Za jedne z pierwszych badan z zakresu
psychogenetyki sportowej uzna¢ mozna eksperymenty przeprowadzone przez Kellera i wsp.
(2005), ktorych owocem bylo opracowanie tzw. wskaznikdw odziedziczalnosci dla cech
psychicznych. Z Kkolei za pierwsze badania asocjacyjne z rozeznaniem genomu w konteks$cie
psychologii uzna¢ mozna prace Kuntera i wsp. (2000) dotyczace zdolno$ci poznawczych
pitkarzy noznych w zaleznos$ci od posiadanego wariantu genu APOE.

Przedmiotem badan zaprezentowanych w niniejszej rozprawie doktorskiej byto
zbadanie zalezno$ci pomiedzy wybranymi polimorfizmami genow DRD2 i ANKKI,
arezultatami inwentarza osobowosci NEO-FFI charakteryzujacym czynniki opisujace
0sobowos¢, a doktadniej: otwarto$¢ na doswiadczenie, sumiennosc, ekstrawersja, ugodowosc i
neurotycznos¢.

Pierwsze rezultaty zaprezentowanych w niniejszej rozprawie doktorskiej badan

dotyczyly roéznic cech osobowos$ci badanych za pomocg NEO-FFI pomiedzy grupa badang
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I grupa kontrolng. Wykazano roznice statystycznie istotne dla ekstrawersji, otwarto$ci na
doswiadczenia i sumiennos$ci. Z kolei nieistotne statystycznie okazaly si¢ réznice wynikoéw
uzyskanych przez sportowcoéw z grupy badanej i grupg kontrolng inwentarza NEO-FFI dla
neurotycznosci i ugodowosci. Sam inwentarz osobowosci NEO-FFI jest do$¢ powszechnie
wykorzystywanym narzgdziem w psychologii sportowej, ktore obecne jest w wielu
réznorodnych typach badan. Przykladem moze tu by¢ praca Alien i wsp. (2011), w ktorej na
podstawie inwentarza NEO-FFI proébowano rozrdézni¢ poziom zaangazowania sportowego
| strategii obieranej przez sportowcow w czasie treningéw i walki sportowej. Po przebadaniu
253 sportowcow autorzy doszli do wniosku, ze sportowcy cechujgcy si¢ wyoskimpoziomem
ekstrawersji i otwarci na nowe do$§wiadczenia z reguly stosowali strategi¢ polegajaca na
koncentracji na okreslonym problemie. Z kolei sportowcy, ktorych cechowat wysoki poziom
ekstrawersji i ugodowosci najczesciej podejmowali strategie koncentracji na emocjach. Z kolei
sportowcy o niskim poziomie otwarto$ci na doswiadczenia i wysokim poziomie neurotycznos$ci
najczesciej radzili sobie z wyzwaniami zwigzanymi z treningami i rywalizacja poprzez
stosowanie strategii unikania.

Oczywi$cie przytoczona powyzej praca to tylko przyktad wykorzystania inwentarza
NEO-FFI na potrzeby badan zwigzanych ze sportem. Kolejnymi przyktadami problemow, ktore
prébowano rozwigza¢ z pomocg tego narzedzia jest chociazby rozpoznanie postaw
zywieniowych 1 opracowanie norm zywieniowych dla intensywnie trenujacych tancerzy
(Scoffier-Mériaux i wsp. 2015), uwarunkowan psychologicznych w sporcie niepelnosprawnych
(Zar 1 wsp. 2022) czy zwigkszenia efektywnosci treningu sportowego u zawodowych pitkarzy
noznych z Niemiec (Spielmann 1 wsp. 2022). Szerszej wiedzy na temat sposobow
wykorzystywania inwentarza NEO-FFI przysparza lektura metaanalizy Yang i wsp. (2024), w
ktérej po zbadaniu 6068 prac naukowych zaprezentowano (na podstawie jedynie 18 prac
spetniajacych kryteria wejscia okreslone w protokole badawczym) dorobek naukowcow
zajmujacych sie sportem i szeroko rozumianym kontekstem ,,Wielkiej Piagtki”. Z prac, ktore
warto przytoczy¢ jako materiat do dyskusji, warto wskaza¢ na publikacj¢ Zhang i wsp. (2019),
wobec ktorej punktem odniesienia do badan zaprezentowanych w niniejszym doktoracie jest
grupa badana, w tym przypadku 210 bokseréow z Chin. Wykorzystanie inwentarza NEO-FFI w
tym przypadku miato na celu umozliwienie badan w kierunku rozpoznania u tych zawodnikow
zaleznosci wymiardw osobowosci z samokontrolg i subiektywnym poczuciem efektywnosci, a
wigc w tym aspekcie w mniejszym stopniu odnosity si¢ juz do wynikow niniejszej rozprawy

doktorskiej.
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Z Kkolei za bardziej przydatne jako punkt odniesienia do danych zawartych w niniejszej
rozprawie doktorskiej z cata pewnos$cig uznaé nalezy prace autorstwa Pawtla Piepiory z AWF
Wroctaw.

Pierwsza z prac prezentuje wyniki badan przeprowadzonych w latach 2015-2019 na
populacji 1260 sportowcow wyczynowych z Polski (Piepiora i Piepiora 2021), co czyni je
doskonatym punktem odniesienia dla wynikéw zaprezentowanych w niniejszej rozprawie.
W tym przypadku poréwnywani byli sportowcy o statucie mistrza do sportowcéw ,,nizszych
kategorii”. Wyniki badan uzyskanych przez Piepidra i Piepidra (2021) niejako potwierdzaja
wyniki zaprezentowane w niniejszej rozprawie doktorskiej. W omawianym artykule sportowcy,
ktorzy osiagneli poziom mistrzostwa sportowego w stosunku do sportowcOéw o nizszym
statucie sportowym (ktorych mozna tu traktowa¢ jako grupe kontrolng) charakteryzowali si¢
nizszym poziomem neurotycznos$ci oraz wyzszym poziom pozostatych cech, tj. ekstrawersji,
otwarto$ci na doswiadczenia, ugodowos$ci i sumiennosci. Do tozsamych wnioskow mozna
doj$¢ po analizie wynikdw zaprezentowanych w niniejszej pracy doktorskiej, gdzie grupa
objetych badaniem sportowcow w stosunku do grupy kontrolnej réwniez uzyskala wyzsze
warto$ci bezwzgledne charakteryzujace ugodowos$¢, otwarto$¢ na doswiadczenia, ekstrawersje
i sumienno$¢ (w przypadku trzech ostatnich wykazano réznice istotng statystycznie). Z drugiej
strony, sportowcy uzyskali takze wyzsze warto$ci W przypadku neurotycznosci, ale réznice te
nie okazaly si¢ statystycznie istotne. Co wigcej, thumaczac ten fakt warto zauwazyc¢, ze w
omawianym powyzej artykule badano sportowcdéw poziomu mistrzowskiego (i tu niski poziom
neurotycznosci byt kluczowym determinantem dla uzyskania sukcesu w sporcie), natomiast w
doktoracie badano sportowcdéw o nizszym poziomie 1 porownywano ich do grupy kontrolne;.
W tym przypadku skierowano si¢ bardziej ku badaniu uwarunkowania podjecia takiej a nie
innej formy aktywnosci sportowej.

Zbieznych do zaprezentowanych w niniejszej rozprawie doktorskiej wynikow dostarcza
takze kolejna publikacja na bazie analiz sportowcow z populacji polskiej autorstwa Piepiory i
Witkowskiego (2000). W przypadku omawianej pracy przebadano az 330 sportowcow z 11
dyscyplin sportow walki oraz 30 neogladiatoréw (MMA). Abstrahujac od réznic wynikow
uzyskanych przez przedstawicieli poszczegdlnych dyscyplin, wykazano statystycznie istotne
roéznice pomiedzy zawodnikami uznawanymi za mistrzow w swojej dyscyplinie w stosunku do
zawodnikow z mniejszymi osiggnieciami we wszystkich pieciu cechach osobowosci, przy
czym zachowany zostal omowiony juz na podstawie pracy Piepiora i Piepiora (2021) trend,
czyli mistrzowie uzyskali wyzsze wartos$ci charakteryzujace cechy osobowosci w poréwnaniu

do sportowcow nizszego poziomu w przypadku ugodowosci, otwartosci na doswiadczenia,
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ekstrawersji 1 sumiennosci, ale z kolei nizsze w przypadku neurotycznosci. Rezultaty te sg
zatem po czgsci zbiezne z wynikami zaprezentowanymi w niniejszej rozprawie doktorskiej.

Kolejna czes¢ wynikéw zaprezentowanych w niniejszej rozprawie doktorskiej
dotyczyta badan genetycznych wybranych polimorfizméw genéw DRD2 i ANKK1. Oba
Z wymienionych gendéw byly czestym przedmiotem badan, przy czym najczesciej dotyczyto to
kontekstu uzaleznien i chordb psychicznych. Przyktadem tego typu prac moze by¢ chociazby
artykut Tsou 1 wsp. (2017) dotyczacy mezczyzn uzaleznionych od heroiny czy praca
Habibzadeh i wsp. (2021) dotyczaca powigzan DRD2 i ANKKL1 ze schizofrenig. OczywiScie
prace w podobnej tematyce byty publikowane rowniez na bazie badan populacji polskiej, czego
przyktadem moze by¢ praca Lachowicz i wsp. (2020) dotyczaca uzaleznien od heroiny wsrod
mezcezyzn z terendw wiejskich. Publikacji tego typu jest oczywiscie duzo wigcej (nawet
pobiezna analiza PUBMED wskazala na kilkadziesiat pozycji pi$miennictwa). Cecha wspdlng
tych prac (w przypadku ,,pozytywnych” wynikdw) sa najczgsciej wykazane roéznice rozktadow
alleli 1 genotypoéw pomigdzy analizowanym grupami. W przypadku przedkladanej rozprawy
doktorskiej nie wykazano w tym zakresie roéznic istotnych statystycznie by¢ moze ze wzgledu
na fakt, Ze objete badaniami grupy sktadaty si¢ ze zdrowych kobiet i me¢zczyzn nalezacych do
tej samej populacji. Wykazane na tym etapie roznice rozkladow alleli czy genotypow
swiadczytyby o btedzie metodologicznym polegajacym na niewtasciwym doborze osobnikow
do badan.

Kolejne aspekty badan DRD2 i ANKK1 dotyczyly ich zwigzku z poszczegdlnymi
sposobami zachowania si¢. W tym kontekscie najczesciej przejawiajagcymi w publikacjach si¢
zagadnieniami jest zwigzek tych genow ze sposobem odzywiania si¢ (np. Rivera-Ifiiguez 1 wsp.
(2019) czy Sun i wsp. (2017)) i ze sportem. Z oczywistych wzgledow w dyskusji poruszony
zostanie watek sportowy.

Geny DRD2 i ANKK1 ze wzgledu na rolg i znaczenie produktow ich ekspresji (0 ktorych
wigcej informacji znalez¢ mozna migdzy innymi w pracy przegladowej Klaus i wsp. (2019)) w
kontekscie sportowym staty si¢ obiektem badan psychogenetyki sportowej. W wydanej w 2019
roku doskonalej ksigzce ,Sports, Exercise, and Nutritional Genomics: Current
Status and Future Directions” autorstwa Barh i Ahmetova wyszczegoélniono 16 markeréw
genetycznych kojarzonych z predyspozycjami psychicznymi do uprawiania sportu
(wytypowanych na podstawie porownan grup sportowcoéOw vs. grupa kontrolna) oraz 12
markeréw powigzanych z cechami osobowosci predysponujacymi do uzyskania poziomu
mistrzowskiego (na podstawie poréwnan typu genotyp vs. fenotyp) (Valeeva i wsp. 2019). Co

ciekawe, geny z rodziny DRD znalazty si¢ w obu zestawieniach, przy czym DRD2 wymieniony
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jest tylko jednokrotnie, powotujac si¢ na prace Noohi i wsp. (2013) dotyczaca uwarunkowan
uczenia si¢ czynnosci motorycznych u kobiet. W zestawieniach tych zabraklo natomiast
ANKK1.

Generalnie DRD2/ANKK1 w kontekscie sportowym kojarzone sg ze sktonno$ciami do
zachowan ryzykownych (Hamidovic i wsp. 2009). Jednym z pierwszych, ktory zwrdcit uwage
na ten aspekt w konteks$cie sportowym byt Thomson 1 wsp. (2015), badajac genetyczne podioze
wyborow dotyczgcych uczestnictwa w sportach uwazanych za mniej i bardziej ryzykowne.
Badaniami objeto 146 sportowcow trenujacych sporty uznane za ryzykowne oraz 141
sportowcow trenujacych sporty uznane za mato ryzykowne. Badaniami objeto wybrane miejsca
polimorficzne genéw DAT1, SLC6A4, DRD1, DRD2, DRD3, DRD4, HTR1A, HTR2A, COMT,
MAO-A, DBH, STMNL1 i BDNF. Roznice istotne statystycznie wykazano jedynie w przypadku
STMNL1 i BDNF, a wigc zatozona w toku realizowanych badan hipoteza potwierdzona zostata
jedynie czgsciowo. Nawigzaniem do badan Thomson i wsp. (2015) byty realizowane przez
Landers i Esch (2015) badania dotyczace DRD2/ANKKT1 a funkcji poznawczych wsrod pitkarzy
noznych ligi hiszpanskiej. Uzyskane w toku badan rezultaty byty jednak niejednoznaczne. Role
i znaczenie DRD2/ANKK?1 dla funkcji poznawczych, a tym samym zachowan zwigzanych z
wysitkiem, probowat takze zbada¢ Van Der Mee i wsp. (2018). W przytoczonej powyzej pracy
nie wykazano jednak zwigzku obu genow z aktywnoscig sportows.

Szerszej analizy znaczenia DRD2/ANKK1 dla sportu dokonat Antrobus i wsp. (2021).
W swojej pracy zwrocit uwage na role ANKK1 jako jednego z determinantéw zdolno$ci
poznawczo-behawioralnych (za posrednictwem modulacji receptorow D2) oraz roli DRD2 dla
cech osobowosci zwigzanych z zachowaniami ryzykownymi (impulsywnos$cig, hamowaniem
behawioralnym i poszukiwaniem nowosci).

Praca, ktora sitg rzeczy bedzie najlepszym punktem do odniesienia si¢ w dyskusji jest
niewatpliwie artykut Michatowskiej-Sawczyn 1 wsp. (2021). Powodoéw takiego stanu rzeczy
jest co najmniej dwa: praca ta powstata na bazie badan sportowcow sportow walki z populacji
polskiej, a analizowane w niej byty zarowno DRD2 jak i ANKK1. Lacznie badaniami w pracy
objetych zostato 258 sportowcow trenujgcych sporty walki (MMA, judo, boks, Karate,
kickboxing oraz zapasy) oraz 284 osobnikéw plci meskiej stanowigcych grupe kontrolng.
Analizy genetyczne polegaty na zbadaniu zmiennos$ci w obrebie takich miejsc polimorficznych
jak DRD2 rs1799732, DRD2 rs1076560, DRD2 rs1800498, DRD2 rs6276, DRD2 rs1079597 i
ANKK1 rs1800497. Tak wigc w pracy Michalowskiej-Sawczyn i wsp. (2021) zbadano
zmienno$¢ w obrebie obu miejsc polimorficznych bgdacych przedmiotem analiz niniejszej

rozprawy doktorskiej. Wyniki omawianego artykutu nie r6znig si¢ od rezultatow uzyskanych
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w toku prac nad niniejszg rozprawa doktorska — oba miejsca polimorficznej, tj ANKK1
(rs1800497) oraz DRD2 (rs6276) nie réznicowaty grupy badawczej i grupy kontrolnej w sposob
istotny statystycznie.

Kwestia ostatnig, ale zdecydowanie najwazniejsza, do jakiej nalezy odnies¢ si¢
w dyskusji, sa publikacje dotyczace genetycznego podtoza cech osobowosci. W literaturze
przedmiotu natkng¢ mozna si¢ na kilka prac tego typu (przeprowadzona analiza piSmiennictwa
wskazywala na cztery prace, w ktore mozna bytoby ogolnie zdefiniowac jako prace DRD2 vs.
NOE-FFI oraz jedng prace mozna byloby zdefiniowa¢ jako prace ANKK1 vs. NOE-FFI).

Pierwsza, a zarazem jedng pracg nie autorstwa naukowca z polski, na ktéorg mozna
natkng¢ si¢ w trakcie badania internetowych baz naukowych jest artykut japonskiego zespotu
naukowcow pt. ,,Gene—gene interaction analysis of personality traits in a Japanese population
using an electrochemical DNA array chip analysis” (Urata i wsp. 2007). Badaniem obj¢tych
byto 219 uczennic pierwszego roku szkoty pielgegniarstwa. Wyniki przeprowadzonego za
pomoca inwentarza NEO-FFI badania skorelowano z wybranymi miejscami polimorficznymi
w genach kojarzonych ze szklakiem dopaminergicznym, tj. MAO-A, COMT, DRD2, DRD3, co
w zalozeniu miato na celu umozliwienie rozpoznania genetycznego uwarunkowania cech
osobowosci. Uzyskane rezultaty badan nie wykazaty istotnego zwiazku zadnego
z pojedynczych miejsc polimorficznych analizowanych gendéw (w tym DRD2) z wynikami
punktow w inwentarzu NEO-FFI. Jednakze analiza interakcji gen-gen wykazata, ze potaczenie
polimorfizméw MAO-A, COMT i DRD3 miato wyrazny (bliski istotno$ci statystycznej)
zwigzek z ugodowoscig (p=0,0547). Wyniki te mozna odczytywac jako wskazowke, ze cechy
osobowosci powinno si¢ uwazaé za tzw. cechy poligeniczne.

Podobng w zatozeniach do pracy Urata i wsp. (2007) badania zaprezentowano
w publikacji Petka-Wysieckiej i wsp. (2012). Badaniem objeto 406 osobnikow, a podstawa do
badan byt kwestionariusz osobowosci NOE-FFI oraz badania genetyczne wytypowanych
miejsc polimorficznych genow COMT, MAO-A, SHTTLPR, 5HT2A, DAT i DRD2. Rezultaty
badan uzyskanych przez Petka-Wysiecka i wsp. (2012) w przypadku DRD2 w petni pokrywaty
si¢ ze spostrzezeniami naukowcodw z Japonii, przy czym w przypadku badan na populacji
polskiej wykazano wptyw pojedynczych miejsc polimorficznych na cechy osobowosci
(dotyczy objetej analizg zmienno$ci w genach COMT, SHTTLPR, 5SHT2A i DAT).

Kolejne z prac dotyczacych zwigzku cech osobowosci ze zmiennoscig w obrgbie genu
DRD2 byty autorstwa polskich naukowcow i dotyczyly osdb uzaleznionych od konopi
indyjskich (Lachowicz i wsp. 2020, Chmielowiec i wsp. 2022), genetycznego podtoza cech

osobowosci 1 leku wsrod osob uzaleznionych (Suchanecka 1 wsp. 2020)
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Jedyna praca, w ktorej badano zwigzek genu ANKK1 z cechami osobowosci
okreslanymi za pomocg inwentarza osobowosci NOE-FFI byla publikacja prof. Anny
Grzywacz i wsp. (2019) pt. The Ankyrin Repeat and Kinase Domain Containing 1 Gene
Polymorphism (ANKK1TaqlA) and Personality Traits in Addicted Subjects. Badaniami objeto
600 osobnikow, z czego 299 byto osobami uzaleznionymi. Przeprowadzone badania wykazaty
istotny wplyw ANKK1 na wyrazony w NOE-FFI wysoki poziom ekstrawersji, ugodowosci i
neurotycznosci, przy czym wyniki te, majac na uwadze istotne statystycznie roznice pomi¢dzy
wynikami pomiaréw wszystkich cech osobowosci ,,Wiclkiej piagtki” uzyskanymi przez osoby
uzaleznione i grupe kontrolna, uznaé¢ nalezy za niejednoznaczne w interpretacji.

Najwickszym problemem w polemice naukowej przediozonej rozprawy doktorskiej
Z innymi publikacjami jest fakt, ze przeprowadzona analiza bibliometryczna nie wykazata ani
jednej pracy naukowej, w ktorej korelowatoby sie¢ wyniki testu osobowos$ci z analizami
genetycznymi w grupie sportowcoOw. Odnoszenie si¢ do poréwnan pomiaréw genetycznych
przeprowadzonych w grupie sportowcdéw i grupie kontrolnej, podobnie jak porownywanie
korelacji NEO-FFI z badaniami genetycznymi w grupie osob z uzaleznieniami, nie daja pola
do wyczerpujacej merytorycznie dyskusji naukowej. Niemniej jednak uzyskane wyniki
I wysnute na tej postawie wnioski wskazujg na konieczno$¢ dalszych badan dotyczacych tej

tematyki.
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9. WhioskKi

Glownym celem zatozonym do realizacji w toku przeprowadzonych badan byta ocena
polimorfizméw genéw ANKK1 (rs1800497) oraz DRD2 (rs6276) pod katem mozliwosci ich
wykorzystania jako markeréw genetycznych zwigzanych z predyspozycjami psychicznymi do

uprawiania sportu.

W zwigzku z zalozonym celem badan w pracy postawiono kilka pytan badawczych,
odpowiedzi na ktére stanowity punkt wyjscia do sformutowania wnioskéw wynikajacych ze

zrealizowanych badan.

Pierwsze z wnioskow dotyczyly roznic wynikow uzyskanych przez obie z objetych
badaniem grup w tescie NEO-FFI. W toku przeprowadzonych badan grupa sportowcow roznita
si¢ W sposoOb istotny statystycznie w stosunku do grupy kontrolnej w trzech z pieciu cech
0sobowosci, tj. ekstrawersji, otwarto$ci na doswiadczenia i sumiennosci. Uzyskany wynik daje

podstawy do sformutowania nastgpujacego wniosku:

WNIOSEK 1 Sportowcy w stosunku do osob nieuprawiajacych sportu cechujg sie wyzszym

poziomem ekstrawersji, otwarto$ci na do$wiadczenia i sumiennosci.

WNIOSEK 2 Roéznice poziomu cech osobowosci pomiedzy sportowcami i osobami
nieuprawiajacymi sportu wskazuja na zasadno$¢ wykorzystywania testow psychologicznych
(np. NEO-FFI), ktore wydaja si¢ by¢ przydatnym narzgdziem diagnostycznym w toku

realizowanego procesu treningowego.

Kolejne z wnioskow zostaly wyciggnigte na podstawie wynikow genotypowania ANKK1
(rs1800497) oraz DRD2 (rs6276) w obu objetych badaniem grupach. Uzyskane w toku analiz

genetycznych wyniki pozwolily na wyciagniecie nastepujacego wniosku:

WNIOSEK 3 Sportowcy w stosunku do 0séb nieuprawiajacych sportu nie réznili si¢ w sposob
istotny statystycznie, co do rozktadu genotypow i alleli w analizowanych miejscach
polimorficznych ANKK1 (rs1800497) oraz DRD2 (rs6276), a co z tego wynika, oba
polimorfizmy nie mogg zosta¢ uznane za ,,markery genetyczne”, ktorych rola i znaczenie

W sporcie zostaly empirycznie udowodnione.

WNIOSEK 4 Brak roznic istotnych statystycznie w zakresie rozkladow genotypow i alleli
ANKK1 (rs1800497) oraz DRD2 (rs6276) moze wynika¢ z faktu poligenicznosci szeroko
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rozumianych predyspozycji do uprawiania sportu, ale takze wskazuja na koniecznos¢ dalszych

badan naukowych w tym zakresie.

Ostatnie z postawionych pytan badawczych dotyczylo roli i znaczenia zmiennosci
genetycznej w obrebie ANKK1 (rs1800497) i DRD2 (rs6276) na wyniki uzyskane w badaniu
cech osobowosci za pomocg inwentarza NEO-FFI. Uzyskane w toku przeprowadzonych analiz
korelacyjnych rozktadow genotypow z wynikami inwentarza osobowosci wyniki pozwalaja na

wyciggnigcie nastepujacych wnioskow:

WNIOSEK 5 Istotnos¢ statystyczna roznicujgca nosicieli poszczeg6lnych genotypow ANKK1
(rs1800497) oraz DRD2 (rs6276) pod wzgledem wynikéw uzyskanych za pomoca badania
inwentarza osobowosci NEO-FFI wskazuja na udowodniony empirycznie fakt genetycznej
determinacji poszczegdlnych cech osobowosci (DRD2 (rs6276) — ekstrawersja, sumienno$c¢ i

neurotycznosé; ANKK1 (rs1800497) - ugodowos$¢, sumienno$¢ i neurotycznosc).

WNIOSEK 6 Fakt genetycznej determinacji cech osobowosci, ktore nie roéznicowaty
sportowcOw w stosunku do grupy osob nietrenujacych (np. neurotycznos¢ czy ugodowosc,
patrz WNIOSEK 1) wskazuje na niskg warto$¢ diagnostyczng ANKK1 (rs1800497) oraz DRD2
(rs6276) jako markerow genetycznych dla cech uznanych za istotne ze sportowego punktu

widzenia.
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Tab.43 Dwuczynnikowa analiza wariancji dla zmiennej zaleznej skala sumiennosci oraz
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kontrolna) dla skali sumienno$ci
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PSYCHOGENETYKA W SPORCIE JAKO NOWY KIERUNEK BADAN NAD
DETERMINANTAMI SUKCESU SPORTOWEGO — ANALIZA NA PRZYKLADZIE
WYBRANYCH POLIMORFIZMOW GENU RECEPTORA DOPAMINY

Sukces w sporcie determinowany jest wieloczynnikowo. O przewadze danego
sportowca nad innymi decyduje jego przygotowanie motoryczne, umiejgtnosci techniczne czy
obrana w czasie walki taktyka. Zdaniem wielu teoretykdéw 1 praktykow rywalizacje sportowa
wygrywa si¢ jednak tzw. ,,glowg”, czyli szeroko rozumianymi predyspozycjami psychicznymi,
w tym wolg walki, determinacjg, odpornos$cia na poniesione porazki itd..

Jeden z gldwnych nurtéw badan z zakresu nauk o kulturze fizycznej ma na celu
zdefiniowanie oraz zrozumienie ich podloza wszystkich zmiennych majacych wptyw na
poziom sportowy. Glowny podzial jakiego dokonano w czasie realizacji tego typu badan dzieli
istotne ze sportowego punktu widzenia cechy na te, ktére zdeterminowane sa czynnikiem
srodowiskowym oraz czynnikiem genetycznym. Bardzo rzadko zdarza si¢ jednak, zeby
poszczegblne cechy zdeterminowane byty tylko jednym z powyzszych czynnikow. Najczesciej
na dang ,,predyspozycj¢” wplywa ma mieszanka wspolne przenikajacych si¢ czynnikow:
srodowiskowego 1 genetycznego.

Przygotowana przeze mnie pod kierunkiem prof. dr hab. n med. Anny Grzywacz
rozprawa doktorska pt. ,,Psychogenetyka w sporcie jako nowy kierunek badan nad
determinantami sukcesu sportowego — analiza na przyktadzie wybranych polimorfizméw genu
receptora dopaminy” wpisuje si¢ w charakter opisanego powyzej nurtu badawczego. Gtownym
jej celem jest poznanie genetycznego podtoza wybranych cech psychicznych, mogacych mieé¢
kluczowe znaczenie dla sportu. Grupe badawcza stanowito 74 sportowcoOw trenujacych sporty
walki (zapasy, judo, boks i Jin-Jitsu) oraz 27 sportowcow trenujacych wybrane zespotowe gry
sportowe (pitke reczng). Kazdy z zawodnikdéw posiadal kilkunastoletni staz sportowy.
Natomiast grupe kontrolng stanowity 232 osoby nie trenujgce zadnej dyscypliny sportowe;.
Objete badaniem grupy nie réznily si¢ od siebie w sposob istotny statystycznie pod wzgledem
wieku oraz proporcji kobiet do me¢zczyzn (te dwa parametry moglyby mie¢ potencjalnie
najwigksze znaczenie wyniki testow psychologicznych).

W sktad badan bedacych podstawa rozprawy doktorskiej wchodzity analizy genetyczne
oraz badania psychologiczne.

Do badan genetycznych wytypowano dwa polimorfizmy genéw zwigzanych z uktadem
dopaminergicznym (odpowiednio gen receptora i transportera dopaminy), tj. DRD2 rs6276 i
ANKK1 rs1800497. Produkty ekspresji genéw DRD2 i ANKK1 maja kluczowe dla cech
istotnych ze sportowego punktu widzenia. Dla przyktadu DRD4 nazywany jest genem mocnych
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wrazen. Mutacje W obrebie tego genu powigzane sg z réznymi fenotypami behawioralnymi, np.
podejmowaniem ryzyka. Z kolei mutecja w obrgbie ANKK1 moga powodowaé zmniejszenie
wrazliwosci na negatywne skutki podejmowanych dziatan, co rowniez wigze si¢ z
predyspozycjami do podejmowania podwyzszonego ryzyka.

Od wszystkich uczestnikow badania pobrano 10 ml probki krwi zylnej na wersenian
(EDTA), z zyty tokciowej. Genomowe DNA do badan zostalo wyizolowane z leukocytow krwi
obwodowej metodg wysalania wg. Millera. Do genotypowania zastosowano standardowa
reakcje Real-time PCR. Analizowanie wynikow zostalo wykonane poprzez monitorowanie
fluorescencji w trakcie amplifikacji.

Do badan psychologicznych wykorzystano inwentarz osobowosci NEO-FFI (ang. NEO
Five-Factor Inventory). Kwestionariusz NEO-FFI nazywany rowniez ,Wielka Piatka”
wyroznia nastepujace czynniki opisujace osobowosé: otwartosé¢ na doswiadczenie, sumiennose,
ekstrawersja, ugodowos¢ i neurotycznosé. Uzyskane w wyniku pomiardow genetycznych nie
wykazaty réznic istotnych statystycznie w rozktadach genotypéw i alleli w polimorfizmach
DRD2 rs6276 i ANKK1 rs1800497 pomigdzy grupg badawczg i grupg kontrolna.

Z kolei badania przeprowadzone za pomocg inwentarza osobowosci NEO-FFI wykazaty
roznice istotne statystycznie pomiedzy grupa badawcza i grupg kontrolng w zakresie trzech
cech osobowosci tj. ekstrawersji (p=0,004), otwartosci na do$wiadczenie (p=0,0373) oraz
sumiennosci (p< 0,001).

Kolejne wnioskowania statystyczne przeprowadzone za pomoca analizy czynnikowej
dotyczyly uwarunkowania genetycznego poszczegodlnych cech osobowosci. Badania wykazaty
silny wpltyw czynnika genetycznego na wszystkie trzy cechy osobowosci, ktorych poziom
roznicowal grupe badang 1 grupg kontrolng w sposob istotny statystycznie. Zmienno$¢ w
obrgbie genu DRD2 (rs6276) miala istotny statystycznie wplyw na wyzszy u sportowcow w
stosunku do grupy kontrolnej poziom ekstrawersji i sumiennosci, natomiast zmienno$¢ w
obrebie genu ANKK1 (rs1800497) wptywata na wyzszy u sportowcow w stosunku do grupy
kontrolnej poziom neurotycznosci, ugodowosci 1 sumiennosci.

Przeprowadzone badania wpisujg si¢ w aktualny juz od dluzszego czasu nurt badan
majacych na celu znalezienie cech kluczowych ze sportowego punktu widzenia oraz
zrozumienie ich podtoza. Wiedza tego typu ma szerokie zastosowanie nie tylko w sporcie,
przede wszystkim w procesie doboru do sportu, ale takze i na pdzniejszych etapach procesu
treningowego. Nie do przecenienia jest jednak takze wartos¢ naukowa wyptywajaca z tego typu
badan dla rozwoju psychologii, medycyny i wielu innych naukach dotyczacych szeroko

rozumianego zdrowia publicznego.
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PSYCHOGENETICS IN SPORT AS A NEW DIRECTION OF RESEARCH ON
DETERMINANTS OF SPORT SUCCESS: ANALYSIS ON THE EXAMPLE OF
CHOSEN POLYMORPHISMS OF DOPAMINE RECEPTOR GENE

Sports success is multifactorial. Advantage of one athlete over another is implicated by
motor preparation, technical skills or tactics chosen during the fight. According to numerous
theorists and practitioners, sports competition is won mainly with the so-called "head,"” which
means broadly understood mental predispositions, among the others fighting spirit,
determination, resistance to failures and so forth.

The aim of one of the main areas of researches concentrated on physical culture sciences
is to define and understand the background of all variables influencing the sport level of an
individual. The main classification used during the realization of this kind of research divides
features important for sport achievements into subgroups determined by environmental and
genetic factors. However, it is very rare for a feature to be determined only by one of the above-
mentioned factors. The most common situation is when “predisposition” is conditioned by a
blend of mutually penetrating environmental and genetic factors.

PhD dissertation | prepared under the supervision of Prof. dr hab. n med. Anna
Grzywacz entitled “Psychogenetics in Sport: A New Direction of Research on Determinants of
Sport Success: Analysis Based on Chosen Polymorphisms of the Dopamine Receptor Gene” is
well aligned with the character of the above-mentioned area of research. The main aim is to
understand the genetic background of chosen mental features, which can be of essential
meaning in sports. The research group consisted of 74 athletes in martial arts sports (wrestling,
judo, boxing and Jiu-jitsu) and 27 athletes in team games (handball). All the athletes had a few
years of sports practice. While, the control group consisted of 232 individuals who do not
participate in any sport discipline. The groups included in the research did not differ statistically
significantly in relation to age and ratio of women to men (the two parameters could potentially
have the highest influence on the results of psychological tests).

In the range of research being the base of Ph|D dissertation, genetic analysis and
psychological tests.

Considering the genetic test, the two polymorphisms of genes connected with the
dopaminergic system were chosen (respectively, receptor and dopamine transporter genes), i.e.
DRD2 rs6276 and ANKK1 rs1800497. The products of the expression of genes DRD2 and
ANKK1 are of essential meaning for the features important for sports competition. As an
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example, the gene DRD4 is known as the gene of strong sensations. Mutations in this gene are
connected with different behavioral phenotypes, for instance, risky behaviors. On the other
hand, mutations in the ANKK1 gene can induce a decrease in sensitivity to negative results of
actions taken, which also influences the predispositions to elevated levels of risky behaviors.

From all the participants, 10 ml of venous blood from the cubital vein on edetate
(EDTA) was collected. Genomic DNA was isolated from peripheral blood leukocytes with the
salting-out method, according to Miller. For genotyping, the standard real-time PCR reaction
was applied. The analysis of the results was accomplished with fluorescence monitoring during
amplification.

For the psychological test, the NEO-FFI (NEO Five-Factor Inventory) was used. The
NEO-FFI-FFI questionnaire also called the “Big Five” classifies the following factors
determining personality: openness to experiences, scrupulousness, extraversion, agreeableness
and neuroticism.

Results obtained during genetic measurements did not show statistically significant
differences in the distribution of genotypes and alleles in polymorphisms DRD2 rs6276 and
ANKK1 rs1800497 between the experimental and control groups.

In turn, a test conducted with the use of the personality inventory NEO-FFI indicated
statistically significant differences between the experimental and control groups in the range of
three personality traits, that is extraversion (p=0,004), openness (p=0,0373) and scrupulousness
(p<0,001).

The other statistical conclusion conducted with the usage of factor analysis concentrated
on the genetic conditioning of chosen personality traits. The research indicated a strong
influence of genetic factors in relation to all three personality traits, with different levels in the
experimental and control groups with statistical significance. Changeability in the area of the
DRD2 (rs6276) gene had a statistically significant influence on the level of extraversion and
scrupulousness in the case of athletes in comparison with the control group, whereas
changeability in the area of the ANKK1 gene (rs1800497) influenced in the case of athletes a
higher level of neuroticism, agreeability and scrupulousness in comparison with the control
group.

Conducted research signs in the current trend of the research area, the aim of which is
to find the features essential from a sports point of view and understanding their background.
Such knowledge is of high importance not only in sport, but mainly in the process of sport

qualification, as well as during the following stages of the training process. However, invaluable
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is also the scientific value resulting from this type of research for the development of

psychology, medicine and many other sciences concerning broadly understood public health.
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