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RESUMEN

Transcurridos 13 afios del nuevo milenio muchisimos han sido
los avances de las ciencias aplicadas a la Medicina del Deporte
.Disciplinas como la nutricién, fisiologia, bioquimica del ejercicio,
y la cineantropometria entre las mas relevantes han tributando
importantes conocimientos que enriquecen y elevan la calidad
del control médico del entrenamiento deportivo. No menos
importante, resulta la seleccién de talentos, problemética en la
gue interactuan diversos factores vy disciplinas entre las que ha
empezado a destacarse la Genética poblacional y molecular
aplicada al deporte, por lo que este trabajo persigue el objetivo
de actualizar los aspectos genéticos mas relevantes que
determinan diversas caracteristicas morfofuncionales en el ser
humano que influyen en el desempefio fisico, asi como analizar
las interacciones que se establecen entre los aspectos genéticos
y las influencias medioambientales entre las que se destaca el
entrenamiento deportivo. El autor se apoy6 para su realizacion
en la revisibn y andlisis de los aspectos publicados en la
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literatura internacional partiendo de los estudios iniciales de
Claude Bouchard, hasta los hallazgos mas recientes sacados a
la luz en el nuevo milenio y relacionados con el genoma humano
y el desempefio deportivo. Se concluye planteando la necesidad
de que aun se requieren mas investigaciones genéticas que
involucren a atletas de elite, para poder definir en que medida
los aspectos genéticos o medioambientales influyen en la
formacion de atletas de alto rendimiento, insistiéndose en que
las intervenciones del medioambiente pueden modular en gran
medida la expresion fenotipica que el potencial genético podria
determinar.

INTRODUCCION

Transcurridos 12 afios del nuevo milenio muchisimos han sido
los avances de las ciencias aplicadas a la Medicina del Deporte
.Disciplinas como la nutricion, fisiologia y bioquimica del
ejercicio, y la cineantropometria entre las mas relevantes han
tributando importantes conocimientos que enriquecen y elevan la
calidad del control médico del entrenamiento deportivo. No
menos importante, resulta la seleccion de talentos deportivos,
problematica en la que interactian diversos factores vy
disciplinas entre las que ha empezado a destacarse la Genética
poblacional y molecular aplicada al deporte.

OBJETIVO

Con este trabajo se persigue el objetivo de actualizar la
informacion correspondiente a la disciplina de Genética y su
enfoque hacia aspectos del desempefio humano durante los
afios transcurridos del milenio actual aportando conocimientos
de sumo valor para poder interpretar la amplia variabilidad que
puede presentarse en relacion al rendimiento deportivo
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MATERIAL Y METODOS

Para la confeccion de este trabajo se procedidé a la revision de
los articulos relacionados con el genoma humano y el
desempeiio deportivo que aparecieron reflejados en la internet a
partir del afio 2000, realizandose una seleccion de aquellos que
resultaron mas importantes y novedosos en relacion a la
tematica seleccionada. También a partir del analisis de cada
unos de los trabajos seleccionados el autor confecciond un
esquema donde se reflejan las interacciones entre las influencias
genéticas y medioambientales entre las que se destacan los
regimenes de entrenamiento, y la nutricibn como los mas
importantes como los principales factores capaces de modificar
la expresién del potencial genético durante el proceso de
formacion de un deportista de elite.

RESULTADOS

Los primeros estudios genéticos relacionados con la practica del
ejercicio fisico se debieron a Claude Bouchard director del
Pennington Biomedical Research Center de la Universidad de
Lousiana

En una publicacion aparecida en la Medical and science and
sport excercise del afio 1986 ® este autor planteé que gemelos
idénticos con similares niveles de actividad fisica tienden a tener
similares niveles de aptitud, a diferencia de lo que ocurria en los
gemelos dicigético, que tendian a variar mas estos niveles.

Igualmente sefialo que cuando gemelos idénticos se someten a
un diferente régimen de entrenamiento aerobio 6 anaerobio,
ellos muestran similares adaptaciones al entrenamiento,
mientras que los dicigdticos presentan grandes variaciones en
las adaptaciones al entrenamiento.

En aquel entonces el autor plante6 estimados de Heredabilidad
del maximo consumo de oxigeno desde un 25 — 66 %®
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En estudios posteriores del afio 1995 el mismo autor después
de estudiar a 484 personas blancas de 99 familias y 260 negras
de 105 familias, todos sujetos saludables, sedentarios y
sometidos a un programa de entrenamiento durante 20 semanas
encontré6 que se producian grandes similitudes del maximo
consumo de oxigeno en sujetos de una misma familia pero
existian grandes variaciones entre familias diferentes. Los
estudios de herencia realizados explicaron un 40% de la
variabilidad encontrada.®

Posteriormente en 1997 el mismo autor planteo que los genes
influyen en el 50% en las aptitudes de un deportista y que la
herencia determina al menos la mitad de las adaptaciones que
se producen en respuesta al ejercicio. ©

Ya en el 2001 Will Hopkins del Departamento de Fisiologia y
Escuela de Educacion Fisica de la Universidad de Otago Nueva
Zelandia reafirmo los planteamientos de Bouchard e igualmente
sefialo que los genes son los responsables de
aproximadamente la mitad de la variacion del desempefio fisico
entre individuos de la poblacién y son determinantes en la mitad
de las adaptaciones en respuesta al entrenamiento”. Este autor
dio mucha mas importancia a los aspectos genéticos que al
entrenamiento para explicar las diferencias en el desempeio
entre atletas .Este autor planteo que la seleccion de talentos
debia regir en la formacion de atletas de elite e incluso llego a
plantear la necesidad de la seleccion de una pareja de padres
adecuada para crear atletas de elite.

Sus planteamientos dieron lugar a una pregunta que comenzo a
circular en la internet durante esos afios apareciendo incluso en
listas de discusion ¢ Los deportistas nacen o se hacen?

Indudablemente esta es una pregunta que toda la comunidad
cientifica relacionada al tema podria responder a priori

Sin embargo ¢ hasta dénde influyen cada uno de estos aspectos
en la determinacion de la aptitud fisica y el desempefio
deportivo?

Con los avances tecnoldgicos como el escaneo genético,
seguido por el clonaje intensivo, los nuevos genes candidatos
han comenzado a ser identificados.
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Uno de los aportes mas relevantes en este sentido fue el
descubrimiento del gen ACE por un grupo de investigadores del
University College de Londres encabezados por Hugh
Montgomery. Los trabajos de este grupo de investigadores
(1997-2000) han evidenciado aspectos funcionales de este gen
que lo vinculan estrechamente al rendimiento deportivo. ® Asi
por ejemplo la funcién del gen es controlar la produccion de la
enzima convertidora de angiotensina que regula la presién
arterial y que se ha planteado que también interviene en el
desarrollo muscular, ademas se ha vinculado a la hipertrofia
cardiaca provocando el “corazén de atleta”

Este gen tiene dos formas con efectos relativos sobre el
desempefio y la respuesta al entrenamiento fisico. Montgomery

y cols descubrieron ciertas variantes del gen que contienen 1 0
2 componentes clasificados con la letra | y que favorecen la
resistencia fisica, en comparacion con las otras variantes con 1 0
2 componentes clasificados con la letra D.

Este grupo de investigadores llevaron a cabo dos importantes
experiencias, en la primera de ellas compararon la estructura
genética de 25 alpinistas britanicos de alto nivel con 1906
ciudadanos que nunca habian practicado el deporte. Todos los
alpinistas habian logrado ascender por encima de los 7000 m.
sin necesitar suplemento de oxigeno, demostrando una gran
resistencia cardiorrespiratoria y fisica

En general se detectd una presencia mucho mayor de la
variante | entre los alpinistas mientras que la variante D fue mas
frecuente en el grupo control

Los 15 mejores alpinistas poseian este factor biologico al que se
le ha llamado “factor de los campeones.”

En la segunda de las experiencias realizadas se estudiaron 123
jovenes britanicos alistados en el ejército, y que tuvieron que
someterse a un programa intenso de entrenamiento fisico que
dur6é 10 semanas, aunque algunos no lograron llegar al final.
Los mas capacitados poseian la variante | del gen productor de
ACE. Se postul6é que la capacidad de adaptacion al
entrenamiento fue lo que les permitio resistir el intenso régimen
y esto posiblemente estaba relacionado a la presencia del gen.
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También en el 2000 Rankinen y cols realizaron un estudio de
herencia familiar cuyos principales resultados fueron publicados
en una Revista de Fisiologia aplicada de gran connotacion
cientifica®. Estos investigadores estudiaron la asociacién entre
las variantes genéticas en el locus alfa 2 de la bomba de Na+-K+
y la respuesta del MVO2 después de un entrenamiento de 20
semanas, en 472 sujetos de origen Caucasiano de 99 familias.
La ATPasa Na+K+ juega un papel determinante en el balance
electrolitico del musculo esquelético, o que en gran medida
puede contribuir al ejercicio de resistencia

Mediante técnicas de ingenieria genética produjeron
modificaciones en el locus observando modificaciones en la
respuesta al entrenamiento y por tanto en los valores del MVO2
pero que fueron mas significativas en los jovenes que en los
parientes adultos. Especularon que la habilidad del sistema
cardiorrespiratorio para adaptarse a los niveles crecientes de
actividad fisica se convertian en factores mas dominantes del
performance en la medida que avanzaba la edad.

Fue en el 2001 en que sale a la palestra internacional un estudio
de JAMES S. SKINNER, investigador del departamento de
Kinesiologia de la Universidad de Indiana en Estados Unidos y el
cual estuvo dedicado enteramente a plasmar la predominancia
de los aspectos genéticos sobre aspectos morfolégicos y
funcionales que tienen importancia en el rendimiento depotivo ¢ *
Su titulo fue grandemente sugestivo de los aspectos abordados :
Genes y deporte : Son los padres responsables de los
ganadores y perdedores?

En la tablal se aprecian los principales aportes de este trabajo
los cuales hacen énfasis en los aspectos cardiorrespiratorios y
los de la funcion muscular, como elementos particularmente
importantes en una gran variedad de deportes, asi como se
exponen algunos resultados de la magnitud del efecto genético
sobre la respuesta al entrenamiento.

Tabla 1: Efectos de los genes sobre la estructura, la funcion y el
desempeiio
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Effects Of Genes On Structure, Function, And Perfor  mance

Muscle Size

Muscle Fiber Composition (Fast- and Slow-Twitch)

Mitochondria/Gram of Muscle
Heart Size

Lung Size And Volume

EFFECT OF GENES
CHARACTERISTIC
Height, Length of Arms Large
Waist Girth Small to Moderate

Resting Heart Rate and Maximal heart rate Large

Blood Pressure Moderate

Air Flow in Lungs Moderate
Muscular Strength Large

Muscular Endurance (e.g., pushups, pull-ups) Moderate to Large
Movement Speed Moderate

Aerobic Endurance (e.g., distance running or cycling)

Anaerobic Power (maximal cycling power output in 10 seconds)

Flexibility of Joints Large
Reaction Time Small to Moderate
Accuracy of Movements Small to Moderate

Moderate to Large

Moderate
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RESPONSE TO TRAINING EFFECT OF
GENES ON
RESPONSE
Strength Small
10-Second Maximal Power Output?Bicycle Small
Ergometer
90-Second Maximal Power Output?Bicycle Large
Ergometer

Aerobic Endurance Moderate to Large

Fuente : James S Skinner Sports Science Exchange 83 supplement83 volumenl4
(2001) number 4

En el 2002 Mary Feitosa y cols. investigaron si el efecto
genético es mayor sobre el Consumo de oxigeno en el umbral
ventilatorio o sobre el % de utilizacion de MVO, en el umbral, en
336 blancos y 160 negros antes y después de un entrenamiento
de 20 semanas® . Se encontraron diferencias individuales en el
VO, en el umbral antes del entrenamiento, lo que es
determinado  por unos pocos genes que tienen una baja
frecuencia de alelos con grandes efectos que parecen estar
presentes en la muestra de blancos pues sus efectos no se
detectaron en los negros. Estos alelos aunque contribuyen a
determinar el VO, en el umbral, no parecen influir en el nivel de
entrenabilidad a nivel del umbral. Este grupo de investigadores
Plantearon la posibilidad de un nimero de candidatos fisicos y
bioquimicos a través de los cuales los principales genes pueden
ejercer sus efectos sobre la entrenabilidad en el umbral
ventilatorio .

En el 2003 Nan Yang and cols publicaron la asociacién del
genotipo ACTN3 con el desempefio humano atlético de elite ©.
Este gen produce la proteina actinin-3 que ayuda producir las
fibras rdpidas. La variante R577X es una versién comun de este
gen que produce menos de esta proteina por lo que las
personas con esta variante tendran menos fibras rapidas. Luego
si tiene dos copias, el atleta sera mejor para la resistencia pero
si no las tiene, sera mas rapido que otros, y por tanto mejor en
eventos de velocidad.
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En el 2005 fueron varios los estudios realizados en torno al tema
gue causaron sensacion por los hallazgos reportados.

En este afio aparecen ya los datos de actualizacion del mapa
genético humano, relacionados con fenotipos de aptitud fisica ¢
19y cuya primera version relacionada con el desempefio habia
salido a la luz en el 2002.Se registraron 140 genes autonémicos
y fueron trazados 20 locus , 4 de ellos sobre el cromosoma X ,
ademas de 16 genes mitocondriales en los cuales las variantes
de secuencias han sido demostradas con una influencia
relevante en fenotipos de aptitud y desempefio fisico

También en el 2005 se esquematizO el gen de la mioglobina
humana ™ La mioglobina facilita el transporte de oxigeno en

el musculo esquelético y cardiaco y juega un papel crucial en
el metabolismo energético, llevando el oxigeno mole  cular de
los capilares a la mitocondria. Se encontr6 una mayor

frecuencia del alelo 79 A en Tibetanos que viven en altas altitudes
mas que en sujetos que viven a nivel del mar Aunque este gen
puede estar muy relacionado con la Capacidad Aerobia aun
existen debe continuar siendo estudiado.

Una sensacional noticia salié a la palestra internacional en este
mismo afio. Basados en los estudios de NanYang del 2003 se
anuncia al mundo la disponibilidad de un test genético para
determinar el rendimiento deportivo *? “Podemos obtener
ahora una prueba genética barata y no invasiva que nos
dice para qué tipo de deportes es probable que seam os
buenos”. Por 110 AUD, la compafia australiana “Tecnologias
Genéticas” con una muestra del frotis de la mejilla puede hacer
la determinacion del gen de ACTN3, en su variante R577X

Finalmente otra investigacion importante del 2005 fue la de
McCarthur del Insituto de Invesigaciones Neuromusculares del
Hospital Infantii de Westmad , Sidney quien publicé un
importante articulo en una prestigiosa revista de Genética
Humana ® en el que ademas de plantear que la aptitud fisica
es un fenotipo complejo hace énfasis en que la vari  abilidad
observada en el desempefio y habilidad atlética est &
influenciado por un gran numero de factores genéti cos, asi
como por una gran diversidad de  factores
medioambientales Esquema 1
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Esquema 1. Interaccion entre los diversos factores que influyen
en el desempefio deportivo

FACTORES QUE INFLUYEN EN EL DESEMPENO DEPORTIVO

~

DIVERSIDAD GENETICA, MEDIO AMBIENTE
NUMERO DE GENES

DESCUBIERTOS Y MAGNITUD DE Entrenamiento

LOS EFECTOS GENETICOS

SOBRE LAS ESTRUCTURAS Y 1\

FUNCIONES ORGANICAS Y SOBRE

LA CAPACIDAD DE ADAPTACION AL edad B SOCIO CULTURALES

ENTRENAMIENTO

El medio ambiente puede favorecer
el alcance del limite que impone

el potencial genético 6 puede frenar
\é%l/ihcﬂﬁah/l\ l(DBIE_gBAL DE LAS e p g p
> ADAPTACION NO PUEDEN su alcance
DE ADAPTACION TIENEN UN G
LIMITE GENETICAMENTE

INFINITAMENTE
DISMERALTDE PRORROGABLES

Como queda reflejado en el esquema 1 el rendimiento deportivo
esta condicionado por multitud de factores tanto internos como
externos y ambos son dificiles de delimitar. ¥ Por un lado la
diversidad genética es determinante no solo sobre las
estructuras y funciones organicas sino también sobre la
capacidad de adaptacion del organismo al entrenamiento, por
otro lado el factor medioambiental interactuante con el primero
y en el que a su vez interactian otros mas. Es precisamente
por la influencia genética individual que las capacidades de
adaptacion al entrenamiento tienen un tope o limite mas alla del
cual no pueden continuar desarrollandose las adaptaciones
funcionales que el entrenamiento podria propiciar.
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En la medida que el proceso de entrenamiento se va
desarrollando durante la vida deportiva de los sujetos, puede
llegarse a un momento en el que los deportistas tienen que
entrenar mas duro y mas frecuente para obtener algunos pocos
beneficios.

Cuando los atletas alcanzan este punto es posible que ellos
hayan alcanzado los limites que su potencial genético le
impone.

El medio ambiente a su vez puede frenar o favorecer su alcance

Por lo tanto la respuesta a la interrogante de si el deportista nace
0 se hace , es obvia y se asume que en términos generales el
deportista se puede hacer pero el campedn debe nacer con la
potencialidad necesaria y por supuesto tendra que desarrollarla
en un medio ambiente favorable para poder expresar todo su
verdadero potencial ¥

Esta respuesta conduce a otra interrogante: hasta donde lo
genético 6 lo medioambiental es determinante? Hasta el
momento el alcance de las investigaciones realizadas no permite
responderla.

CONCLUSIONES

El avance genético en el deporte esta aun lejos de sus limites y
son necesarias todavia investigaciones de alta calidad que
incluya a atletas de elite asi como el desarrollo de
investigaciones multidisciplinarias con perspectivas
interaccionistas que continten profundizando en la gendmica del
deporte.

Aquellos deportistas que comiencen con un potencial genético
alto por poseer caracteristicas morfofuncionales necesarias
para el éxito en el deporte que practica y que ademas lleve a
cabo un proceso Optimo de entrenamiento, y se desarrolle en un
medioambiente favorable que le permita desarrollar las
adaptaciones morfofuncionales que su potencial genético le
brinda, podra llegar a ser un atleta de elite.
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