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Trening fizyczny umozliwia spektakularny wzrost wydolnosci fizycznej jednak
jest rzecza oczywista, ze koncowy efekt uzalezniony jest nie tylko od iloéci wiozonej
pracy ale réwniez od predyspozycji danej osoby.

Mozliwosci podniesienia §wydolnoéci fizycznej organizmu w odpowiedzi na
trening wydaja sie w znacznej czesci zalezne od predyspozycji genetycznych (wedtug
niektérych badawczy nawet w 50-60%). Pomimo intensywnych badan dotychczas nie
wypracowano jednak ,profilu genetycznego” gwarantujgcego danemu sportowcowi
sukces treningu i osiaggniecie $wiatowej klasy.

Przedstawiona mi do recenzji praca zostata zrealizowana w Zaktadzie Fizjologii
Zywienia Instytutu Sportu w Warszawie - jednym z wiodgcych polskich o$rodkéw
prowadzacych badania nad czynnikami modyfikujacymi zdolnosci adaptacyjne
organizmu do wysitkéw fizycznych. Stanowi ona rozwinigcie wieloletniego
zainteresowania O$rodka podtozem wrodzonych predyspozycji do uprawiania sportu.

Praca ma objetos¢ 95 stron i posiada typowy uktad stosowany w rozprawach
doktorskich z podziatem na: wprowadzenie, cel, zadania badawcze, materiat i metody,
wyniki badan, dyskusja, podsumowanie i wnioski oraz streszczenie (w wersji polskiej i
angielskiej). W tekécie pracy znajduje si¢ 28 tabel oraz 2 ryciny i 3 fotografie.
Piémiennictwo obejmuje 180 pozycji, pochodzacych gtéwnie z ostatnich kilku lat.
Dominujg wérdd nich pozycje anglojezyczne.

We wprowadzeniu Autorka przedstawia aktualne poglady dotyczace
genetycznych uwarunkowan efektywno$ci treningu sportowcéw z uwzglednieniem
najwazniejszych wskaznikéw wydolno$ciowych i biomechanicznych i ich poligenowego
charakteru. Nastepnie wprowadza pojecie zmiennoéci genetycznej i wylistowuje okoto
30 najbardziej znanych wariantéw genowych bedacych w kregu zainteresowar genetyki
sportowej w ostatnich latach, pozycjonujac role tych wariantow wobec zjawisk
biologicznych takich jak: wytrzymato$¢, sita i szybko$¢ skurczu migsnia, wrazliwo$¢ na
uszkodzenia i kontuzje oraz uwarunkowania psychologiczne. W Koricu obszernie
przedstawia role genu konwertazy angiotensyny (ACE) z jego polimorfizmem w intronie
16 oraz genu alfa-aktyniny (ACTN3) i wariantu R577X tego genu. Wprowadzenie
uzupelnione jest szczegétowym przegladem dotychczasowych badan roli powyzszych
wariantéw w odniesieniu do szybkosci i sity mieéniowej oraz wytrzymatosci
sportowcow.

W rozdziatach ,Cel badan” i ,Zadania badawcze” Autorka skupia si¢ na roli
wariantéw genéw ACE i ACTN3 jako czynnikéw okreslajgcych predyspozycje do
uprawiania sportéw szybko$ciowo-sitowych i wytrzymatosciowych.

Rozdziat ,Materiat i metody” okreéla badana populacje (626 sportowcow
nalez%cych do krajowej elity zawodnikéw reprezentujgcych 14 dyscyplin sportowych).
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Autorka przedstawia charakterystyke antropometryczng poszczegblnych grup z
uwzglednieniem podziatu na kobiety i mezczyzn. Ponadto przedstawia techniki badan
molekularnych (PCR i PCR-RLFP) i testéw wysitkowych (ergometr wioélarski), ktore
planuje wykorzysta¢. Opisuje réwniez metody planowanej analizy statystycznej.

Rozdziat ,Wyniki badan” obejmuje szczegétowa analiz¢ potencjalnych réznic
czestosci badanych polimorfizméw pomigdzy podgrupami zawodniczek i zawodnikéw
reprezentujacych poszczegdélne dyscypliny sportowe a takze grupe dyscyplin
szybkoéciowo-sitowych i wytrzymatoéciowych. W odniesieniu do polimorfizmu genu
ACE autorka nie stwierdza statystycznie istotnych réznic pomiedzy badanymi grupami
natomiast w przypadku genu ACTN3 obserwuje polaryzacje genotypéw z wyzsza
czestoécig allela R w grupie dyscyplin szybko$ciowo-sitowych i allela X w grupie
dyscyplin wytrzymatosciowych. Szczegétowe wyniki przedstawione sg w 12 tabelach
opisujgcych czesto$¢ poszczegdlnych genotypéw oraz czesto$¢ alleli polimorficznych
genéw ACE i ACTN3 z zaznaczeniem ewentualnie obecnych statystycznie istotnych
réznic pomiedzy analizowanymi grupami.

Dyskusja koncentruje si¢ na zagadnieniach wystgpowanie badanych wariantéw
genowych u zawodnikéw sportéw wytrzymato$ciowych i szybko$ciowo-sitowych oraz
asocjacji badanych genotyp6w i wskaznikéw wysitkowych u wio$larzy.

Praca podsumowana jest czterema wnioskami odpowiadajacymi na postawione
wczeéniej pytania. Zalozenia, metodyka i wyniki podsumowane sg ponadto w zwiezty
spos6b w streszczeniu.

Przedstawiona mi do recenzji praca jest interesujgca, dobrze poprowadzona,
opiera sie na prawidlowych zatozeniach i prawidtowo dobranych metodach
badawczych. Z uznaniem nalezy odnotowa¢ nastgpujace aspekty:

¢ We wstepie Autorka w sposéb wyczerpujacy prowadzi analiz¢ dostepnego
pi$miennictwa, cytujac okoto 30 réznych badan dotyczacych roli dwéch
najbardziej znanych wariantéw genowych potencjalnie wptywajacych na wyniki
osiggane przez sportowcow

+ Badanie dotyczy wyjatkowo licznej grupy wysokiej klasy sportowcéw (626
0s6b). W moim odczuciu jednym z najtrudniejszy jezeli nie najtrudniejszym
elementem badania jest zgromadzenie odpowiedniej wielko$ci préby - w tym
wypadku dotarcie do odpowiednio duzej grupy profesjonalnych sportowcéw

+ Metodyka badan jest powtarzalna, procedury jasne, zebrane dane doktadne

o Whnioski zawarte w pracy sg ostrozne, starannie konfrontowane z danymi z
pi$émiennictwa

+ Praca cechuje sie wysoka staranno$cia edytorska, wszystkie prace wymienione

w rozdziale ,Piémiennictwo” sg adekwatnie cytowane w tek$cie

Pomimo ogélnie pozytywnej oceny pracy, z obowigzku recenzenta, wypada
jednak wspomnie¢ o Kkilku aspektach, ktérych uwzglednienie w moim odczuciu
zwiekszytoby warto$¢ przedstawionej dysertacji:

e W badaniach asocjacyjnych dotyczacych wariantéw genowych bardzo
uzytecznym pojeciem jest tzw. czesto$¢ alleliczna. Wprowadzenie tego pojecia

oraz zastosowanie znanego w genetyce populacyjnej prawa Hardy’'ego i

Weinberga umozliwitoby ocene zréwnowazenia badanej populacji. Ocena taka

pozwala na zwigkszenie wiarygodno$ci wnioskéw z badan asocjacyjnych w

niewielkich grupach (i mogtaby poméc na przyktad przy analizie czgstodci

genotypu XX genu ACTN3 w grupie kajakarek - ,Dyskusja” str. 67).

« Nie zostala przeanalizowana wielko$¢ populacji niezbgdna do uzyskania
wiarygodnego wyniku analizy statystycznej. Wigksze jednorodne grupy




obejmowaly siatkarzy (59 mezczyzn) i wioSlarzy (105 mezczyzn, z tego 66
zbadanych przy pomocy testu na ergometrze wioélarskim). W stosunku do
mniejszych grup analiza wielkoéci préby bytaby moim zdaniem przydatna.

« W pracy nie podano pozioméw istotnosci statystycznej a takze warto$ci ilorazu
szans z 95% przedziatem ufnoéci - procedura taka pozwala oszacowac tzw.
ryzyko wzgledne czyli warto$¢ o jakq wzrasta prawdopodobienstwo zaistnienia
zjawiska biologicznego przy obecno$ci danej cechy w grupie badanej.

Ponadto nasuwa sie kilka drobnych uwag:

+ Kryterium odrézniajgcym mutacje od polimorfizmu jest nie tylko czgsto$¢ <1%
ale réwniez patogenno$¢. Aktualnie sugeruje si¢ stosowanie terminu ,wariant
genowy”.

+ W metodyce reakcji PCR nie podano stezenia starteréw, co moze utrudnic
doktadne odtworzenie warunkéw badania czytelnikom pracy zainteresowanym
przeprowadzeniem podobnego eksperymentu. Podano natomiast napigcie pradu
stosowanego w trakcie elektroforezy produktéw reakcji na zelu agarozowym
podczas gdy warto$¢ napiecia jest zalezna od wielko$ci zelu.

« W dyskusji powotano si¢ na badania Hagberga i wsp. z roku 2011, oceniajgce
minimalng wielkoé¢ grupy niezbednej do oceny roli pojedynczego polimorfizmu
typu SNP na 1400 oséb. Przeprowadzenie wiarygodnego badania asocjacyjnego
mozliwe jest réwniez w mniejszych grupach pod warunkiem odpowiednio
czestego stwierdzania danej cechy.

e Duzy rozrzut w ocenie roli odziedziczalno$ci w stosunku do niektérych
wskaznikéw wydolnosciowych i biomechanicznych (nawet do 60%; tabela 1) jest
bardzo zastanawiajacy. W dyskusji mozna by rozwazy¢ ewentualng role innych
czynnikéw (czynniki epigenetyczne, miRNA, IncRNA) czy tez role innych genéw i
szlakéw genowych (dla przyktadu w fosforylacje oksydacyjng zaangazowanych
jest okoto 1200 sposréd prawie 30000 genow cztowieka).

Przedstawione powyzej zastrzezenia nie umniejszajq jednak ogélnie wysokiej
wartoéci pracy. Wyniki badan przedstawiono rzetelnie i nie budzg one watpliwosci.
Ponadto, godna podkreslenia jest ostrozno$¢ i wywazenie Autorki przy wycigganiu
wnioskéw z uzyskanych danych.

Wydaje sie, ze logicznym Kkolejnym krokiem doktorantki powinno by¢
przeprowadzenie metaanalizy ~danych z cytowanego piémiennictwa, ocena
zrébwnowazenia przebadanych populacji i ich podobienstwa do przebadanej populacji
polskiej a nastepnie przygotowanie publikacji, ktéra z duza wiarygodnoscia mogtaby
zweryfikowac rzeczywisty jako$ciowy i ilosciowy wplyw wariantéw genéw ACE i ACTN3
na efektywno$¢ treningu sportowcow.

Podsumowujac, przedstawiong mi do recenzji pracg oceniam wysoko. Spetnia
ona w moim odczuciu wszystkie wymogi stawiane rozprawom doktorskim i kwalifikuje
Doktorantke do nadania stopnia doktora w dziedzinie nauk o Kkulturze fizycznej.
Zwracam sie zatem do Wysokiej Rady Wydziatu Wychowania Fizycznego, Sportu i
Rehabilitacji AWF w Poznaniu o dopuszczenie mgr Joanny Orysiak do dalszych etapéw
przewodu doktorskiego.
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