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反即 卯 一匆

刀 嗯比 , ,

压加 司而 阅 〕 一 创的

二记 咖 面

氏加 更科 一币

阳 , ,
公 升邓 由

,

而材忱即丽
详出山卜 却 目 佃 即 〕 己

卯 一加

男 收稿

分子遗传学在运动医学中的应用

湖南医科大学附属湘雅医院康复科 长沙 姗 朱 洁 综述 王嘉芙 审校

重组技术是分子生物学技术的核心
。

通过对特异

性基因 或 在载体中克隆
,

探讨生命现象是生理

功能的基因型和表型的关系
,

有可能识别任何与疾病相关

的基因
,

提高人体的运动能力和健康水平
,

预防运动中心

性碎死
。

把基因诊断和基因治疗运用到运动医学的实践中
,

可预测运动员的体能和成绩
。

本文重点综述对引起运动中

碎死的主要原因肥大性心肌病的基因发现
,

通过基因检测
,

可预防肥大性心肌病患者在运动中的突然死亡
。

分子遗传学概念

在运动医学中研究分子遗传学的目的有两个
,

一方面

找出运动意外的遗传因素
,

另一方面找出与运动能力有关

的遗传基因
。

由于分子生物学技术的发展和应用
,

染色体

图谱的研究和不同基因对疾病的反应证明
,

有许多疾病是

由于直接的遗传缺陷
,

或由于间接的基因缺陷所引起
。

例

如
,

如 的癌症是由于基因缺陷和致癌环境的相互作用的

结果
。

此外
,

还查明多种基因与心肌病
、

动脉粥样硬化
、

冠心病
、

关节炎
、

糖尿病等有关〔‘〕
。

年
,

胡 等 利用分子基因技术证明了家族性肥

大性心肌病 第 个位点图谱
,

此基因被鉴定为 汗

肌球蛋白重链 汁
。

在随后的 年中
,

已发现心肌病

有 多种基 因
,

而且被恰 当地用于运动医学领域
,

对

在无症状阶段的检测
,

以及作为学校对青年运动员进

行筛选的基因检测
,

起着十分重要的作用
。

不久的未来
,

基因学在运动医学中的作用将明显地从对遗传疾病的检查
,

护展到影响运动员身体素质和运动能力的基因学研究
。

有人报告
,

类固醇类药会增加肌肉力量
,

特别是对于

运动员
,

此类药物是调节多种骨骼肌和心肌基因的助催化

剂
。

不同的训练形式
,

产生不同的肌肉适应水平
。

基因学

的正确应用是指导 世纪特殊运动和健康锻炼的需要
。

有

人预言
,

到 世纪
,

人类大多数基因被识别之后
,

即可把

有关的基因与生理学和病理学结合起来
,

把基因诊断和基

因治疗运用到运动医学的实践中
,

预测运动员的体能和成

绩
,

预防运动中意外
。

人类基因组及其基因

人类基因组由 亿以上的碱基组成
,

在 对染色体

中
,

每个 分子是由构成基因的 种碱基以直接和连续

的方式结合在一起
。

每个基因是一个 的独特单位
,

一

个基因的大小从 护到 护碱基对
,

平均为 碱基

对
,

说明用于转录的基因仅 占 的
。

每一条染色体

是一个大的 分子
,

它包含数千个基因 一 刀叩
,

最小的为 号染色体
,

有 千万碱基对 最大的染色体是

号
,

有 亿碱基对
。

有报告指出
,

目前 已有 百万到

千万碱基对被分离出来
,

人类有关的基因按其顺序排列已

有 以刃 个
。

基因图是将所有染色体位点的分布进行标记
,

并得出

相应编码
。

人类基因图的建立是一项伟大的里程碑
,

它能

识别有高度多态性 的标记
,

基因诊断和基因治疗的基

础
。

运动中碎死的肥大性心肌病的基因检测

是青年人碎死的主要原因
,

也是运动中碎死的常

见原 因
,

加之先天性心血管畸形
,

占运动员 突然死亡的
,

目前已分离出 种相关基因 号染色体的 日
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基因 巧 号染色体的
一

原肌凝蛋白 号染色体的心肌钙

蛋白
。

所有 种基因均来 自肌节蛋白
,

说明 是一种

肌节蛋白的疾病
。

任 基 因有 个外显子
、

的 丑
、 、

个氨基酸
,

其功能是形成肌节的细丝
,

约占肌纤维蛋

白的
。

大多数突变位于 外显子
,

谷氨酞胺在蛋白质

位置替代精氨酸
。

至少有两种 汗 突变在心肌和骨

骼肌 丑 表达
,

从 病例的心肌和骨骼肌能分离出

突变的肌球蛋白
,

在骨骼肌中突变的 份 引起肌动蛋白

和肌球蛋白关系的破坏
,

肌动蛋白细丝滑动速率减慢
。

突

变的肌球蛋白的存在
,

能损害激活肌动蛋白的 作 酶的活

性
。

一

原肌凝蛋 白位于 第 巧 号染 色 体
, 宙四 长度 为

仪心饰
,

蛋白质的分子量为
,

个氨基酸
,

其功能为

连接肌动蛋白细丝
,

调节收缩功能
,

占整个肌纤维蛋白的
。
二原肌球蛋白基因在 号外显子

,

有两个错义突变
,

第一个突变腺嗓吟在位点 被替换
,

它从天门冬氨酸分

开
,

改变了氨基酸的序列
。

第 个突变是在 位转移
,

即

在位点 把谷氨酸的位置挤人甘氨酸中
。

心肌钙蛋 白 位 于 第 号 染 色体
, 宙四 长 度 为

饰
,

蛋白质的分子量为
,

个氨基酸
,

调节肌

肉收缩功能
,

部分肌节蛋白连接肌钙蛋白复合体到原肌球

蛋白
。

心肌的肌钙蛋白 基因有两种错义突变
,

即

和 儿岁 腼
,

分别位于外显子 和
。

遗传型和表型的关系

有 些 日
一

突 变
,

如 咭扣
、

儿多
、

妙 饰
,

常伴有高发病率的突然死亡
,

在 个家系 例

患者中有 例为突然死亡
。

同样
,

在 个家系 阳

性者 例中 例死亡
。 印 突变的患者平均寿命为

岁
。

有些突变如 口心印口 和 玩 目则可能有正常人

的寿命
。

因此
,

突变的种类与预防及治疗有关
。

广泛地检

测病例
,

找出遗传型和表型的关系
,

有助于选择疾病进行

治疗
。

心肌肥大和扩大是心脏对损害的两种反应
,

肥大性

心肌病的肥大
,

由于早期的异常诱发突变的肌球蛋白
,

随

后产生代偿性肥大
。

在 汗 突变的表型表达中
,

附加遗传因素或环境因

素起重要作用
。

例如
,

左室乏力可能影响这些突变的表型

表达
。

最近报告
,

血管紧张素转换酶 基因的多态性

影响 家系 汗 的表型表达
。

基因的插人 缺失

多态性原因是随血浆 的水平而改变
,

有 遗传型的

人
,

血浆中 水平为常人的两部之多
。

病人的

基因
,

其等位基因为高发率
,

特别在突然心性死亡

的家系 中
,

染 色体 的位点 为 够
、 、

巧够
。

击疹旧 突变均伴有 的高发生率
。

等描述两个

家庭有 为督旧 突变
,

例中有 例死亡
,

例为
。

等报告一个家族有 奢旧 突变
,

其中 例死亡

中的 例为
。

此外
,

龙妙 和 为妇 饰 突变也伴有
很高的 率

。

在 玫四 的家庭中
,

则较低
,

而在

砂 突变的家系中
,

例中有 例为
,

同样
,

例 场 突变 例死亡
,

其 中 例为
。

相 反
,

玩 卯 突变的家系中 例发病
,

仅两例
。

对于这种

疾病的不同突变的反应
,

一般在无症状的病人作此基因检

测是可能的
。

此外
,

遗传型和表型关系将提供有价值的信

息
,

如通过对 病危险的分析
,

确定基因转移或基因失

代偿等治疗方法陈 〕
。

基因诊断在运动医学中的作用

最近报告
,

内皮素基因特定多态性的存在或缺失
,

是

更易于造成心脏肥大和扩大的因素
。

推测心脏生长需要大

概数百个基因的协调
,

这些基因的一定形式将产生轻微不

同的基因型
,

说明基因型表达的变异性
。

这种疾病几乎总

是累及左室
,

很少累及右室
,

显然是由于左室负荷

增加引起
,

在运动员中 多见于剧烈运动中阁
。

最近研

究表明
,

通过突变体 汗 基因的同系重组能导致老鼠的

肥大性心肌病
,

经过游泳训练
,

这些老鼠比其不运动的同

类显示出更高的碎死率
。

雄性碎死率和心脏肥大的程度高

于雌性
,

也反应出在肌肉中皋酮对有丝分裂的影响超过雌

激素
。

人们普遍认为
,

任何特殊缺失基因的表型均受内外
环境因素的影响

。

有关的突变使临床表型和症状发生之前的儿立诊

断成为可能
。

这对 是非常重要的
,

因为大多数患缺

失基因的个体在青春期或之后才表达出表型
。

因此
,

从遗

传学观点劝告个体首先做到避免参加对抗性运动
。

在成人
,

其它疾病也可刺激产生
。

通过遗传分析可能作出最后

的诊断
,

这特别适用于运动员
,

如足球运动员有一个肥大

的心脏是很常见的
。

在临床症状包括超声心动检查的基础

上
,

还不能确认 的非正常心脏
。

为了制定更有效的

防治计划
,

有关基因检测是极为重要的
,

出生后早期遗传

诊断将是基因转移治疗的有效基础
。

在
,

心脏肥大被认为是一种代偿现象
,

是对肌球

蛋白存在的反应
。

肌球蛋白是一种毒素肤
,

在人类和细胞

培养的实验中显示 汗 蛋白来 自于突变 汗 的表达与

肌节混乱
、

肥大和纤维化有关
。

每数周心脏就 自己更新一

次
,

较长的耐久蛋白
、

肌球蛋白和胶原半衰期分别接近

天和 天
,

这是遗传蛋白的相关再合成
。

通过禁止等位基

因突变的转录
,

或突变 的翻译和消除突变毒素肚的

合成
,

诱导肥大的心脏消退
,

在理论上是可能的
。

抑制缺

失基因
,

能在几周至几月内把成人明显肥大的心脏降至正

常
。

与肥大性心肌病有关的所有基因和突变
,

可作为挑选

年轻运动员的部分指标
。

如果 基因在肥大性心肌病中

对肥大的发展起遥控作用
,

那么在排除了流出道梗阻后
,

可用 阻化剂进行临床试验
。
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运动员椎间盘突出症的病因
、

诊断与治疗

第二军医大学附属长征医院骨科 上海 侧 幻 戴力扬

椎间盘突出主要发生于经常参加体育锻炼者特别是专

业运动员
。

与一般人群的椎间盘突出相 比
,

运动员的椎间

盘突出在病因
、

病理及临床表现等方面均有其特殊性
。

对

这一疾患及时正确的诊断与治疗将有助于延长运动员的运

动寿命并提高其训练水平
,

本文拟就有关文献作一综述
。

, 运动员椎间盘突出的特殊性及影响因素

椎间盘突出的发生一般起源于椎间盘的生理退变以及

在此基础上重复载荷所产生局部应力的异常增高
,

从事

专业体育运动者脊柱所承受载荷远远超出一般人群
,

但实

际上运动员椎间盘突出的发生率却显然低于人们的估计
,

而当运动员一旦发生椎间盘突出之后其临床症状也往往较

轻
,

这一特点可能取决于以下因素
。

, 年龄

人体椎间盘的退变一般始于 一 岁之间
,

因此多数

年轻运动员在其运动生涯 中并不发生椎间盘的明显退变
,

退变前的椎间盘具有相当强的承受
、

传递与均布载荷的能

力
,

这一能力使其本身能够在各种复杂而极其剧烈的运动

中发挥重要作用而不致损伤
,

即使是在体操
、

摔跤
、

举重
、

足球等脊柱损伤发生率较高的项 目中椎间盘的损伤也并不
比同年龄一般人群更常见 , 〕

。

然而
,

高强度的负重训练以

及载荷的反复作用将加速椎间盘的退变过程或导致未发生

退变椎间盘的纤维环破裂
,

这一因素可能会使年龄较大运

动员椎间盘突出的发生率上升
。

选材

随着竞技体育水平的不断提高
,

运动员的选材问题 已

受到普遍重视
。

先天条件优越
、

特别适合于某一运动项 目

的青少年被挑选出来进行专门培养
,

而这一挑选过程则是

建立在对遗传学
、

形态学
、

生理学等多方面资料综合分析

的基础上
,

其力量
、

柔韧性及协调程度等指标均明显超出

一般人群
,

由此将有助于在大运动量
、

高强度的训练和 比

赛中有效地控制身体以避免创伤
。

, 训练

肌肉是维持脊柱稳定性的重要因素
。

据研究
,

去除肌

肉的尸体脊柱在所承受的轴向压缩载荷超过 时即可发

生弯曲
,

而强大的椎旁肌肉可使脊柱承受超出体重的载荷
。

按照计算结果
,

运动员举重时腰椎所承受的载荷显然已超

过椎体发生骨折的临界载荷值
,

提示人体中必定存在着明

显使载荷减轻的因素
,

一般认为椎旁肌和腹肌可通过对脊

柱的支持作用来保护椎间盘免受损伤
。

此外
,

在准备活动

中使肌肉得到充分拉伸以及掌握正确的技术动作均在不同

程度上对椎间盘有保护作用
。

训练还可能使后纵韧带的强度与刚度得到增强
。

目前

尚不清除这是否会减轻椎间盘的向后突出
,

曾有人闭报道

运动员椎间盘突出中髓核穿破后纵韧带而游离于椎管内者

明显少于非运动员人群
,

但尚无法排除运动员年龄较轻因

而其椎间盘和后纵韧带也更接近正常这一因素
。

体液因素

高水平运动员在神经内分泌的调节能力上往往更优于

一般人群
,

这样他们对于痛觉以及其他不适的感知能力可

能发生改变 如痛闭升高
。

剧烈运动后某些神经递质的释

放增加可能与此有关
。

患者本人的期望

竞技体育的特殊性
、

运动员的事业心与荣誉感以及对

于经济收人的考虑使得患者本人对于治疗效果的期望值远

远高于其他患者
,

他们往往并不满足于临床症状的消除或

基本缓解
,

而是希望能够重返赛场
。

这意味着椎间盘突出

的致病因素将持续存在
,

同时也给运动医学工作者提出了

更加艰巨的任务
。

腰椎间盘突出症

腰痛在运动员 中相当常见
,

但由腰椎间盘突出症引起

者仅占
。

据 川 和 场 闭统计 个摔跤比赛赛季

中发生的 斜 例运动创伤
,

证实为脊柱创伤有 例
,

但无

一例为腰椎间盘突出症
。

月 和 础 〔〕对 名女子体

操运动员进行 年随访
,

共发生创伤 肠次
,

亦无腰椎间盘

突出症发生
。
幻 和 皿 〔〕对 名芭蕾舞演员长达

年的随访也无阳性发现
。

临床表现

患者多有明显的外伤史
,

典型的临床症状为下腰部疼

痛伴一侧下肢的放射性疼痛
。

然而
,

在相当多的运动员患

者中
,

临床表现并不十分典型〔卜 尽管患者多有下腰痛

及椎旁肌肉痉挛
,

但下肢放射痛却不很明确
,

通常疼痛只

放射至臀部或舰部 直腿抬高试验即使为阳性也程度较轻
,

肌力减退则很少发现
。

这可能与椎间盘突出程度较轻
、

椎

管径线较大以及柔韧性较好有关
。

诊断

对于以腰痛为主诉的运动员患者应系统而详细地询问

病史
,

尤应注意了解其所从事的运动项 目及外伤史情况
。

注意腰痛是否伴有下肢放射痛及其性质
、

程度
,

在详细体
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