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Vasa DNA bola analyzovana

V tomto dokumente sa hachadza vas geneticky report,

ktory vam prinasa pohlad na zdravie a poskytuje rieSenia

na optimalizaciu zdravotnych rizik. Genetické vedomosti

o vasich zdravotnych rizikdch vam v spolupraci s vasim lekarom
umoznia lahsie navrhnut plan, ako zit dlhsie a zdravsie.

Report DNA ERA sluzi len na informacné ucely. V reporte
analyzujeme velké mnozstvo genetickych variantov, ¢im sa
vytvara jedineCna geneticka sprava.
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Poznatky zalozené na vede

VSetky data a odporudcania vychadzaju z kvalitnych vedeckych a lekarskych studii. Vsetky
tvrdenia a odporucania su podlozené relevantnou literaturou. Nase reporty su pravidelne
aktualizované a dopifané na zaklade novych vedeckych studii, preto sa informécie v tomto

reporte moézu casom menit.

Limity poznania

Veda a poznanie o ludskom tele a jeho poruchach neustale napreduje. V priebehu ¢asu sa
mobze zmenit hodnotenie rizika, ako aj jednotlivé kroky prevencie. Nas test nezahrna analyzu
vSetkych genetickych variantov pre dané ochorenie. S velkou pravdepodobnostou vSetky
varianty génu pre dané ochorenie este neboli objavené. Tato analyza DNA takisto neberie
do Uvahy negenetické faktory, ako je napriklad Zivotny styl &i strava. Preto vam nas report

nemoze poskytnut definitivne informacie o vaSom celkovom zdravotnom riziku.
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Co nam povie genetika

Zvysené genetické riziko znamend, Zze sme vo vasej DNA detegovali varianty
zvysujuce geneticku predispoziciu k uré¢itému stavu alebo ochoreniu.

Mate teda vyssSiu pravdepodobnost rozvoja daného stavu alebo ochorenia v porovnani

s priemernym rizikom populacie. Fakt, Zze vo vasom genetickom reporte sa objavil rizikovy
variant génu ale ¢asto neznamena3, Ze sa dané ochorenie musi v buddcnosti u vas prejavit.
Taktiez plati, Zze ak sa vo vasom genetickom reporte neobjavil rizikovy variant génu,

ochorenie sa aj napriek tomu moze v buddcnosti u vas rozvinut.

Prosim, majte na pamati, Ze GENETIKA je len ¢ast pribehu.

Do celkového rizika spadaju aj negenetické faktory, ktoré nie su slUcastou testu. Report sldzi
len na informacné ucely. Nas test neposkytuje diagnostiku ochoreni a nenahradza odborné
lekarske vysetrenie. Nerobte zasadné zivotné rozhodnutia bez konzultacie s lekarom. Vsetky
otazky tykajuce sa zdravia, diagnodzy ochoreni, lieCby, uzivania liekov a zmeny zivotného stylu,

by ste mali v prvom rade konzultovat s vasim praktickym alebo odbornym lekarom.

Genetické mutacie a ochorenia nimi podmienené su zo svojej podstaty dedi¢né.
Preto vam v pripade pozitivheho genetického nalezu, odporucame kontaktovat vasich

rodinnych prislusnikov a informovat ich o moznych rizikach.
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Na genetické ochorenie treba mysliet najma v pripade, Ze planujete dieta.

Vo vasom reporte sa tiez moze vyskytnut informacia, Ze ste prenasac pre dané ochorenie.

Znamena to, Zze dané ochorenie nema zasadny vplyv na vase zdravie, ale moze ovplyvnit
prave zdravie vaSich potomkov a to v pripade, zZe aj vas Zivotny partner je prenasac
rovnakého ochorenia. Nevahajte v tychto pripadoch s najbliz§imi rodinnymi prislusnikmi
a partnerom vyhladat konzultaciu klinického genetika. Ten vam spravne poradi ako dalej
postupovat, zhodnoti vase rizikd, a zaroven vas informuje, aké riziko ochorenia ma vase

pripadné potomstvo.

Graficka legenda reportu

Vseobecné informacie a odporucania
Konkrétne upozornenia a zvysené rizika
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Status prenasaca

DNAERA

Status prenasaca vam povie o genetickych variantoch, ktoré zasadne neovplyviuju vase zdravie, ale mozu ovplyvnit zdravie vasich deti.

Ochorenia v tejto kapitole sa dedia podla autozomalne recesivheho vzoru. To znamena, Ze na rozvoj ochorenia su potrebné 2 kopie
mutovaného génu. Na tento pripad sa viaze vysledok ,Nasli sme patogénne varianty spajané s ochorenim®. Ako prenasaca oznacujeme
¢loveka s 1 kdpiou mutovaného génu, ktory zvy€ajne nema ziadne priznaky daného ochorenia, ale mdze ovplyvnit zdravie svojich deti.
Na tento pripad sa viaze vysledok ,Prenasate patogénne varianty spajané s ochorenim®.

Ak st obaja rodicia prenasaci, dieta méze s 25 % pravdepodobnostou zdedit 2 képie mutovaného génu a byt postihnuté danym
ochorenim. TaktieZ ma dieta 25 % Sancu, Ze nebude prenasac¢om a 50 % Sancu, Ze bude prenasacom daného ochorenia.

variantov, nezahfiia vSetky mozné varianty spojené s kazdym ochorenim. Stale mézZete byt prenasacom variantu, ktory nie je

|| NAS TEST NEDIAGNOSTIKUJE ZIADNE OCHORENIE. Majte prosim na pamiti, ze aj ked' nas test zahfiia velké mnozstvo genetickych

sucastou nasho testu.

Status prenasaca

Fenylketondria
Homocystinuria
Hereditarna fruktdzova intolerancia

Q‘B 5, Poruchy metabolizmu a travenia

Leucindza — ochorenie javorového sirupu
Hemochromatdza

Oblicky
Polycysticka choroba obliCiek
Primarna hyperoxaluria
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Status prenasaca
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Zmysly

Vrodena nesyndrémova porucha sluchu
Pendredov syndrom

Usherov syndrom typu 1

Plodnost
Obstrukeéna azoospermia

Krv

Riziko krvacania spdsobené deficitom Faktora V
Riziko krvacania spdsobené deficitom protrombinu
Tromboticka trombocytopenicka purpura
Fanconiho anémia

Beta-talasémia

Kosacikovita anémia

Vase vysledky DNAERA
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Zdravotné predispozicie DNAERA
Zdravotné predispozicie vdm povedia o genetickych variantoch, ktoré moézu zasadne ovplyvnit vase zdravie a rozvoj urcitych ochoreni.

Genetické varianty sa medzi ludmi liSia a niektoré mozu zvysit riziko vzniku urcitych ochoreni. Ochorenia sa vSak nemusia rozvindt u
kazdého ¢loveka s rizikovym variantom a naopak, mdzu sa objavit aj u ludi bez najdenych rizikovych variantov.

Je velmi délezité poznat rodinnu histériu danych ochoreni. Rodina medzi sebou zdiela DNA a preto vyskyt ochorenia v rodine méze
,Q zvysSovat riziko. Ak mate pritomny rizikovy variant, pravdepodobne ho maju aj dalsi ¢lenovia rodiny.

Genetické predispozicie su len jednou ¢astou celkového rizika. Velky vplyv na zdravie ma Zivotny styl a prostredie.

Ochorenia v tejto kapitole sa dedia podla autozomalne/gonozomalne dominantného vzoru. To znameng, Ze na rozvoj ochorenia moéze
postacovat 1 képia mutovaného génu.

R6zne varianty v DNA maju rézny vplyv na riziko rozvoja ochorenia. V nasom teste sme analyzovali dva typy variantov — patogénne
varianty a tzv. rizikové faktory.

Na zaklade vedeckej databazy CLINVAR je vyhodnocovana pritomnost patogénnych variantov v génoch, ktoré dzko suvisia s danym
ochorenim. Ako patogénny variant oznacujeme genetickd zmenu, ktord vyrazne zvysuje nachylnost jednotlivca na dané ochorenie.
Ochorenia, pri ktorych su analyzované patogénne varianty, maju silnd dedi¢nud zlozku a su velmi ovplyvhované prave genetikou. Na tent
typ variantov sa viaze vysledok ,(Ne)nasli sme patogénne varianty spajané s ochorenim®.

Na zaklade vedeckej databazy GWAS je vyhodnocovaneé riziko rozvoja daného ochorenia v porovnani s beznou populaciou. Toto riziko je
vyhodnotené na zaklade vasich jedineCnych genetickych variantov, tzv. rizikovych faktorov, ktoré boli asociované

s danym ochorenim vo velkych eurépskych asocia¢nych studiach. Rizikové varianty maju mensi vplyv na rozvoj ochorenia a velku ulohu
pri ich rozvoji zohravaju faktory prostredia, a teda najma zivotny styl. Na tento typ variantov sa viaze vysledok ,(Ne)nasli sme genetické
varianty (mierne) zvysujuce riziko ochorenia®

genetickych variantov, nezahfiia véetky mozné varianty spojené s kazdym ochorenim. Stale mézete mat varianty zvysujuce riziko,

I NAS TEST NEDIAGNOSTIKUJE ZIADNE OCHORENIE. Majte prosim na pamiti, ze aj ked nas test zahffia velké mnozstvo sledovanych
ktoré nie su stcastou nasho testu.



Zdravotné predispozicie
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Onkolégia

Adrenokortikalny karcinom
Li-Fraumeni syndrom
Karcindm prsnika a vaje¢nikov
Juvenilny polypdzny syndrém

Familiarna adenomatdzna polypdza
Peutz-Jeghersov syndrom
Lynchov syndrom

Srdce a cievy

Fibrilacia predsieni srdca

Ischemicka choroba srdca

Arterialna hypertenzia

Maligna hypertermia

Familiarna hypercholesterolémia
Syndrom dlhého QT intervalu

Brugadov syndrom

Dilata¢cna kardiomyopatia

Familidrna hypertroficka kardiomyopatia
Familidrna aortalna aneuryzma
Katecholaminergna polymorfna ventrikularna tachykardia
Aneuryzma brusnej aorty

Mozgova aneuryzma
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Zdravotné predispozicie Vase vysledky DNAERA

Pankreas

@ Familiarny hyperinzulinizmus Nenasli sme patogénne varianty spajané s ochorenim
Cukrovka 2. typu Nenasli sme genetické varianty zvySujuce riziko ochorenia
Hereditarna pankreatitida Nenasli sme patogénne varianty spdjané s ochorenim

DI\/D:?_, Krv

8 Riziko vzniku krvnej zrazeniny spdsobené Faktorom V Leiden Nenasli sme patogénne varianty spajané s ochorenim

Riziko vzniku krvnej zrazeniny spdsobené Protrombinom G20210A Nenasli sme patogénne varianty spajané s ochorenim
Riziko vzniku krvnej zrazeniny spdsobené deficitom proteinu C Nenasli sme patogénne varianty spajané s ochorenim
Riziko vzniku krvnej zrazeniny spdsobené deficitom proteinu S Nenasli sme patogénne varianty spajané s ochorenim
Riziko vzniku krvnej zrazeniny spdsobené vrodenym deficitom antitrombinu Nenasli sme patogénne varianty spdjané s ochorenim
Riziko krvacania spdsobené deficitom Faktora Xl Nenasli sme patogénne varianty spdjané s ochorenim
Riziko krvacania spdsobené von Willebrandovou chorobou typu 1 Nenasli sme patogénne varianty spajané s ochorenim
Riziko krvacania spdsobené von Willebrandovou chorobou typu 2B Nenasli sme patogénne varianty spajané s ochorenim
Riziko krvacania spdsobené von Willebrandovou chorobou typu 2M Nenasli sme patogénne varianty spajané s ochorenim
Nervovy systém

@ Tuberdzna sklerdza Nenasli sme patogénne varianty spajané s ochorenim
Neurofibromatdza typu 1 Nenasli sme patogénne varianty spdjané s ochorenim
Neurofibromatdza typu 2 Nenasli sme patogénne varianty spdjané s ochorenim
Hereditarna amyloidéza Nenasli sme patogénne varianty spajané s ochorenim

7, « Dychanie
Nedostatok alfa-1 antitrypsinu Nenasli sme patogénne varianty spajané s ochorenim
Bronchiektazia Nenasli sme patogénne varianty spajané s ochorenim



Zdravotné predispozicie

Koza
Legiov syndrom

LEOPARD syndrém

Infekcie
Opakujuca sa bakterialna infekcia

® 3\ Poruchy metabolizmu a travenia
f Hirschsprungova choroba

‘9\ Zmysly
Vekom podmienena degeneracia makuly

Vase vysledky DNAERA

Nenasli sme patogénne varianty spajané s ochorenim
Nenasli sme patogénne varianty spajané s ochorenim

Nenasli sme patogénne varianty spajané s ochorenim

Nenasli sme patogénne varianty spdjané s ochorenim

Nenasli sme genetické varianty zvySujuce riziko ochorenia



Lieciva
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LieCiva v naSom teste vam povedia o genetickych variantoch, ktoré mézu ovplyvnit nachylnost vasho tela na rézne druhy lieciv. Niektoré
lieCiva mozu byt pre vase telo toxické a naopak, na niektoré nemusi vase telo reagovat v dostatocnej miere.

NEUPRAVUJTE SI SAMI DAVKOVANIE LIECIV! Tieto vysledky konzultujte vyhradne so svojim lekarom, ktory vdm méze na zaklade

tychto dat upravit spésob liecby tak, aby vyhovovala vasim potrebam.

Majte prosim na pamati, Ze aj ked' nas test zahfia velké mnozstvo sledovanych genetickych variantov, nezahffia vSetky mozné

varianty spojené s kazdou predispoziciou na spracovanie lieciva.

Lieciva
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Zavazny neziaddci U¢inok na abakavir

U&innost statinov

U&innost kyseliny acetylsalicylovej (aspirinu)

U&innost klopidogrelu

NeziadUce Ucinky na oxid dusny

Toxicita merkaptopurinu a azatioprinu

Deficiencia dihydropyrimidin dehydrogenazy a mozna toxicita 5-FU
Nachylnost na post-anestetické apnoe suxameténiom
Metabolizmus fenytoinu

NeziadUce Ucinky derivatov sulfonylmocoviny

Vase vysledky

Standardna citlivost na abakavir

Standardna G¢innost statinov

Benefit pri uzivani aspirinu v primarnej prevencii
Standardna Gc¢innost klopidogrelu

Standardné riziko neziadUlcich U¢inkov na oxid dusny
Standardna schopnost detoxikacie merkaptopurinu

a azatioprinu

Standardna schopnost detoxikacie 5-fluorouracilu
Standardna nachylnost na post-anestetické apnoe
suxametoniom

Standardna citlivost na fenytoin

Standardné riziko neziaducich G&inkov na derivaty
sulfonylmocoviny



Vasa DNA analyza

Cysticka fibroza

DNAERA



Co je to cysticka fibréza

Cysticka fibroza (CF) je genetické ochorenie, pre ktoré je charakteristicka tvorba hustého, az
lepkavého hlienu poskodzujuceho organy. Hlien, ktory v zdravom tele pokryva a chrani
vnutorné organy iba v tenkej vrstve, sa pri CF za¢ina produkovat v nadmernom
mnozZstve, hlavne v plicach a traviacom trakte. Postupne upchava dychacie cesty, ¢o

vedie k problémom s dychanim a vzniku Castych infekcii.

Ochorenie vyusti do trvalého poskodenia pldc - tvorbe cyst (dutin vyplnenych hlienom) a
ich fibréze (tkanivovému zjazveniu). V traviacom trakte hlien poskodzuje najcastejsie
pankreas a znizuje tvorbu niektorych traviacich enzymov a tiez inzulinu, ktory je potrebny

pre udrzanie zdravej hladiny cukru v tele.

Ako ¢asto sa toto ochorenie vyskytuje?
Frekvencia ochorenia sa pohybuje okolo 0,028 % - 0,04 %. Znamena to, Zze sa s tymto
ochorenim narodi priblizne 1z 2 500 az 1z 3 500 deti. Na Slovensku sa kazdoroc¢ne rodi

priblizne 15 - 20 deti s CF. Ide o ochorenie, ktoré postihuje rovnako muzov aj zeny.
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Ako ochorenie vznika?

Ochorenie je spdsobené mutaciou (zmenou) v géne CFTR. Cysticka fibrdza je dedicné
ochorenie — mutacia sa prenasa vyhradne z rodi¢a na potomka a je pritomna po cely zivot v
celom tele. Nie je nakazlivé. Vznik CF nie je podmieneny faktormi zivotného prostredia a

Zzivotného stylu. Je znamych viac ako 1700 mutécii, ktoré spbsobuju CF.
PREVENCIA

Cysticka fibréza je genetické dedi¢né ochorenie. V pripade ak sa vo vasej DNA
nachadzaju 2 rizikové alely, nie je mozné sa tomuto ochoreniu vyhnut. Priblizne

kazdy 25-ty ¢lovek je nositelom jednej rizikovej (mutovanej) alely.

Pokial sa v rodinnej historii uz CF objavila, vhodnou prevenciou je vykonanie genetického
testu. Tento test odhali, ¢i aj dany jedinec nesie rizikovu alelu, ktord sa s pravdepodobnostou
50 % prenesie do potomstva. Pokial by aj druhy rodi¢ niesol rizikovu alelu, je 25 %
pravdepodobnost, Ze sa takejto dvojici narodi choré dieta. Pokial iba jeden z rodicov nesie

rizikovu alelu, je takmer nulova pravdepodobnost narodenia chorého potomka.
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Uplné vylieéenie cystickej fibrézy nie je mozné, avéak pomocou intenzivnych
rehabilitacii a prevencie voéi infekciam sa da postup choroby spomalit.

Ide o dodrziavanie vysokokalorickej diéty, Casté podavanie antibiotik a injekcii, pozivanie
umelo pripravenych traviacich enzymov, dodrziavanie hygieny, casté navstevy u lekara za

Ucelom monitorovania stavu a pravidelny pohyb.

Predpokladana dizka zivota pacienta s CF je 40 - 45 rokov. Aktualne sa pracuje na vyvoji

moznych lieCebnych stratégii, akymi su napriklad génova terapia a personalizovany pristup.

V prevencii proti pldcnym infekciam dominuje snaha o vyvoj precistujdcich aerosoli.
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Vedecka cast

Zdravy CFTR gén produkuje protein, ktory sluzi ako kanal pre negativne nabité Castice
medzi membranami buniek a ich okolim. Tento kanal je klucovy pri prenose vody a tvorbe
zdravej vrstvy hlienu. Mutacia v CFTR spdsobi, ze sa tento kanal bud netvori alebo je
nefunkény. Transport vody je tak nespravne regulovany a produkovany hlien je prilis husty.
CFTR gén sa nachadza na dlhom ramienku siedmeho chromozdmu (v oblasti 31.2). Jedna sa
o jednoduché narusenia sekvencie nukleotidov (ako vymazania alebo zameny), ktoré vedu k
zmene aminokyselin a znefunk&neniu celého proteinu. NajcastejSie pozorované je
vymazanie jedinej aminokyseliny v pozicii 508 (AF508). Toto vymazanie spdsobi vysoku
nestabilitu chloridového kanalu a ten sa hned po syntéze opatovne degraduje.

Pretoze ide o dedi¢né ochorenie, choré deti sa rodia rodicom, ktori obaja nesu aspon jednu
poskodenu alelu tohto génu. Kazdy ¢lovek ma pre kazdy gén prave dve alely - jedna je na
chromozéme od jedného rodica, druha je na chromozdme od druhého rodica. CF sa radi
medzi takzvané autozomalne recesivne ochorenia. Znamena to, ze jedinec musi niest dve
poskodené alely na to, aby sa u neho ochorenie prejavilo. Prenasacmi su ludia, ktori nesu
jednu poskodenu alelu, avsak ochorenie sa u nich neprejavi. V takychto pripadoch postacuje
pritomnost jednej zdravej alely na to, aby dochadzalo k tvorbe génového produktu.
Autozomalne ochorenie znameng, ze dany gén (CFTR) sa nevyskytuje na pohlavnych
chromozdémoch (vyskyt je na niektorom zo zvysnych 22 chromozdémov) a preto je frekvencia

vyskytu ochorenia medzi pohlaviami rovnaka. U pacientov s CF sa vyskytuju symptémy, ako
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napriklad neobvykle slany pot (5x - 10x slansi ako u zdravého ¢loveka), problémy s dychanim,
Casté zapaly a infekcie pluc a priedusiek, chronicky kasel, nepriechodnost ¢riev, neskory
nastup puberty, neplodnost. Vacsina symptémov sa prejavi uz v rannom veku.

NarusSenie CFTR génu spbsobuje okrem CF aj iné zdravotné problémy. CFTR protein ma
dalsiu funkciu v kanaloch s pozitivne nabitymi ¢asticami v (napr. v pankrease, v pldcach), ¢o
prispieva k spravnemu fungovaniu tychto organov. Znefunkénenie CFTR proteinu vedie k
naruseniu fungovania organov a spoésobuje aj dedi¢nu formu pankreatitidy alebo absenciu
semenovodov u muzov (viac ako 95 % chorych muzov je neplodnych).

Na Slovensku bol zalozeny Klub cystickej fibrézy, ktory zdruzuje rodiny, ktoré zdielaju svoje
skusenosti s ochorenim. Taktiez existuju tri centra pre deti a pre dospelych s ochorenim na
CF v Bratislave, Kosiciach a Banskej Bystrici.

Zaujimavostou je, Zze u populacie kaukazského pévodu je frekvencia CF ovela castejsia ako u
inych ras. U ludi afrického a azijského pévodu sa frekvencia vyskytu ochorenia odhaduje na 1
:20 000 az1:100 000.
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Co je to melaném

Maligny melaném je velmi zavazny typ zhubného nadorového ochorenia, ktoré pochadza z
buniek produkujudcich pigment, nazyvanych melanocyty. Melanédm predstavuje Siroku
skupinu nadorov. Najcastejsie sa vyskytuje v kozi, mdze sa ale taktiez vyvinut v réznych

formach prakticky kdekolvek v tele.

Vznik melanému je ovplyvneny genetickymi predispoziciami, neodmyslitelna
ulohu zohrava zivotny styl, avSak ¢asto vznika bez zjavnej pric¢iny.

Najcastejsie miesta vyskytu sU nohy a trup u zien a vrchna Cast trupu u muzov. AvSak
melandm sa moze objavit kdekolvek na tele vratane hlavy, spodku chodidiel alebo pod

nechtami. Takisto sa moéze vyskytovat na slizniciach, v oku, v oblasti urogenitalneho traktu a

konecniku.

Prognéza melanému zavisi od prevencie a skorej diagnostiky.
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Ako ¢asto sa toto ochorenie vyskytuje?

Pocet pripadov melandmu za poslednych 30 rokov stUpol stvornasobne, ¢im sa radi medzi
najcastejsi druh nadorového ochorenia. Hoci sa melandm moze prejavit v akomkolvek veku,
je pravdepodobnejsie, ze sa vyskytne u dospelého cloveka. Kriticky je vek nad 50 rokov.

S postupujucim vekom sa zvysSuje jeho vyskyt, najvyssie percentualne zastupenie

melandmov je v populacii od 65 do 70 rokov.

Tento geneticky report neberie do Gvahy negenetické faktory ako napr. to, i ste
v minulosti boli spaleny sinkom (hlavne pocas detstva) alebo, ¢i ste niekedy boli v
solariu. Kvéli tomu moze Vase celkové riziko byt este vyssie ako odhadované

riziko na zaklade genetickej analyzy.
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@& Délezitou sUcastou prevencie je ochrana pred sinkom.

¢ o Kontaktuje svojho lekara a objednajte sa na pravidelné prehliadky koze, napr. raz
52? rocne, pripadne CastejSie. Monitorovanie stavu niektorych podozrivo

vypadajucich znamienok Vasim lekarom je nesmierne dolezité.

Ak sa melaném zachyti véas, zvycajne sa da uplne vyliecit. Avsak v pripade,

zachytenia melanému az v neskorom stadiu, byva ¢asto toto ochorenie smrtelné,

pretoZe patri medzi rychlo metastazujtci typ rakoviny.

Zvysené riziko vzniku melandmu suvisi so spalenim pokozky najma v mladSom veku.
Nevyhybajte sa viak slnku Uplne. SInko je pre nas ddlezité kvoli vitaminu D. Na obmedzenie
Skodlivého ziarenia vyuzite Siroké spektrum opalovacich krémov a balzamov na pery s
faktorom aspon SPF30, ktory blokuje svetlo UVA a UVB. Ak sa potite, alebo plavate opakujte
nanasanie krémov a balzamov CastejSie, napriklad po dvoch hodinach. Taktiez odpordcame

nosit sinec¢né okuliare, ktoré majud aspon 99% UV absorpciu a blokuju UVA a UVB svetlo.
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Radi by sme zdéraznili, Ze bezpecéné solarium neexistujte. Solaria zna¢ne zvysuju

riziko vzniku melanému, preto sa vyvarujte solariam po cely Zivot, no najma pred
30.rokom Zzivota.

Nasledovné pravidla su uzitoény spésob ako rozpoznat neobvyklé znamienka, ktoré by
ste mali ukazat Vasmu lekarovi:

Asymetria: jedna alebo viac Casti znamienka vypada odlisSne

Okraj: okraje znamienka suU nepravidelné ako keby vrubkované alebo rozmazané
Farba: znamienko ma nepravidelnu farbu

Polomer: znamienko ma viac ako 6 milimetrov

Vyvoj: Casom sa meni farba alebo tvar znamienka, pripadne zacne svrbiet, hnisat alebo

krvacat

Vsetky podozrivé materské znamienka, ako aj iné kozné abnormality
odporuc¢ame konzultovat s Vasim lekarom. Ak je to potrebné, niektoré

abnormalne materské znamienka mézu byt doktorom chirurgicky odstranené a

poslané na biopsiu.
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rastie a rozSiruje sa) mdze byt nalez doktorom chirurgicky odstraneny. Pacienti v Melanom

Ak je melandm diagnostikovany v pociatoc¢nom stadiu (napriklad predtym, ako vyrazne

pociatoénom stadiu melanému maju vysoku sancu vylie€enia. Avsak, pravdepodobnost
vylieCenia znacne klesa, ak melandm nie je detekovany a odstraneny v pociatocnom
stadiu.

Kliéom k ochrane pred melanémom je celozivotna prevencia a obozretnost Vas
aj Vasho lekara. Nezanedbajte prevenciu a konzultaciu s lekarom, melaném patri
medzi rychlo metastazujice typy rakoviny, ¢im sa radi medzi najagresivnejsie

formy nadorového ochorenia.



Vedecka cast DNAERA

Melaném

Mieru genetického rizika na vznik melanédmu sme sledovali vo viacerych génoch.

CDKNZ2A (Cyclin-dependent kinase inhibitor 2A): mutacie tohto génu boli ndjdené vo viac
ako 40% familiarnych typov melandému. Vysledkom mutacii génu CDKN2A je zvyCajne
nefunkény protein INK4A. INK4A protein sa viaZze na dalSie dva proteiny nazyvané CDK4 a
CDKG, ktoré sa podielaju na regulacii bunkového cyklu. Gén CDKN2A je lokalizovany na 9

chromozéme v pozicii 21.3 (9p21.3)

MCIR gén sa podiela pri tvorbe receptoru melanokortin 1, ktory zohrava dlohu pri
pigmentacii. Niektoré polymorfizmy tohto génu su asociované so zvysenym rizikom vzniku
melandmu a taktiez s rozdielmi nielen v kozi, ale aj vo farbe vlasov. Gén MCIR je lokalizovany
na 16 chromozdéme v pozicii 16924.3.

Taktiez sme sledovali varianty génov: SLC45A2, RALY, TYR, ASIP, CASP8, MX2, TERT, FTO.
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Co je to ischemicka choroba srdca

Ischemicka choroba srdca (ICHS) je suhrnny nazov pre ochorenia, pri ktorych dochadza
k nedostatocnému prekrveniu (ischémii) svaloviny srdca. Ischémia vznika na podklade
Uplného alebo Ciastoc¢ného upchatia jednej z tzv. koronarnych tepien. Tie zasobuju srdce
okysli¢enou krvou. Ide o celé spektrum ochoreni od prechodného lahkého uzaveru malej

vetvy koronarnej tepny az po jej nahlu obstrukciu v celom rozsahu konciacu smrtou. Pri

nedostatocnom prekrveni méze ddjst az k odumretiu svaloviny srdca a to v réznom rozsahu.

Medzi klinicky najdoélezitejsie formy ICHS patria:

Stabilna angina pectoris - opakované, kratkodobé ischemické epizddy, ktoré vacsinou
nastanu pri zvysenej telesnej zatazi. Trvaju spravidla par minut a prejavuju sa difuznou

bolestou na hrudi.

Nestabilna angina pectoris - dlhsia a zavaznejsia ischemicka epizéda, ktord nastane aj
v klude. Trva spravidla menej nez 30 minut a prejavuje sa difuznou bolestou na hrudi. Je pri
nej nutna hospitalizacia a sledovanie na |6zZku v nemocnici. Hrozi riziko zhorsenia stavu

a infarktu myokardu.
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Infarkt myokardu - nahle vzniknuty stav, ktory je podmieneny tazkou ischémiou

a naslednym odumieranim postihnutej oblasti svaloviny srdca. Prejavuje sa klasicky palivou,
zvieravou bolestou na hrudi, ktord mdze vyZarovat do lavej ruky, psychickym nepokojom

a dychavi¢nostou. Jedna sa o zavazny stav, ktory je nutné riesit ¢o najrychlejSim privolanim
zachrannej sluzby. Infarkt myokardu méze koncit smrtou alebo inymi zavaznymi

komplikaciami.

z koronarnych tepien alebo jej vetvy.

Pri¢inou vzniku ICHS je postupné alebo nahle vzniknuté upchatie jednej

Tepny srdca su schopné efektivne vyzivovat srdce iba do momentu, kedy si zachovaju
dostatocne velky prietok krvi. Ten je podmieneny elasticitou ich steny a priemerom cievy.

Obe tieto vlastnosti sU vyrazne negativne ovplyvhované procesom zvanym aterosklerdza.

Ateroskleréza je chronické zapalové ochorenie ciev tela, pri ktorom dochadza
,Q k ukladaniu zvacésa cholesterolovych depozit do steny cievy.
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Tento proces prebieha postupne cely Zivot, zmensuje priemer ciev a znizuje ich elasticitu. Na
zaklade stupna aterosklerdzy koronarnych tepien sa postupne objavuju jednotlivé formy
ICHS. Je Castym javom, Ze najskoér dochadza iba k malym a postupnym zdzeniam ciev, ktoré
sa prejavuju ako kratko trvajuca angina pectoris. Stav sa vSak moéze nahle zhorsit a tak
vznika, nahle a bez varovania, infarkt myokardu.

Ako casto sa toto ochorenie vyskytuje ?
V roku 2017 bolo na Slovensku hospitalizovanych v nemocnici pre infarkt myokardu takmer
15 000 ludi. Z nich 569 tomuto ochoreniu podlahlo. Napriklad v USA postihne infarkt

myokardu ro¢ne az milion ludi.

Ochorenia srdca patria medzi veducu pri¢inu umrtia na Slovensku. Existuje vsak
mnoho preventivnych opatreni, ako predchadzat zavaznym komplikacia
a naslednému amrtiu. V pripade, Ze ¢lovek pozna svoje genetické riziko

zvysujuce riziko vzniku ICHS, m6éze mu doktor pripravit plan na mieru, aby

ochranil jeho srdce.
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Prevencia

Choroby srdca a ciev su postrachom v takmer kazdej krajine na Zemi. SU najcastejsou
pricinou Umrti v Eurépe a predstavuju obrovsku zataz zdravotného systému. Ro¢ne sa na
dosledky lieCby tychto chorbb vynalozia znacné personalne a finanéné prostriedky.
Kardiovaskularne ochorenia su Uzko prepojeng, preto Vas nizSie uvedené odporucania
chrania nie len pred vznikom ischemickej choroby srdca, ale tiez pred rozvojom
aterosklerozy v ostatnych tepnach tela, hypertenzie, zlyhanim srdca, ischemickej choroby

dolnych koncatin, atd.
Prevencia je jednou z najdolezitejsSich sucasti predchadzania a liecby choréb srdca

a ciev. Svoje riziko moézete vyrazne znizit dodrziavanim zakladného nutriéného planu

a zasad zivotného stylu:

Aj stredna nadvaha mdZze znacne ovplyvnit riziko infarktu. Velmi rizikové je

ukladanie tuku v oblasti brucha.

@ Srdce a cievy svojimi Ucinkami naopak chrani rybi olej a potraviny obsahujuce
%& priaznivy pomer omega-3 a omega-6 nenasytenych mastnych kyselin.

Dolezité je udrzanie si normalnej hmotnosti, najma po styridsiatom roku zivota.

DNAERA

Ischemicka choroba srdca



DNAERA

Neodmyslitelnou sucastou jedalnicku je zaradenie dostatocného mnozstva

ovocia, zeleniny a chudého masa.

Vyvarujte sa uzivaniu tabakovych vyrobkov a fajceniu, ktoré zna¢ne prispievaju
k ukladaniu cholesterolu v cievach, a tym zvysuju pravdepodobnost infarktu

myokardu. Riziko kardiovaskularnych choréb zvysuje tiez konzumacia alkoholu.

Doélezitym faktorom, ktory prispieva k infarktu myokardu je stres a mozno ho

redukovat napriklad cvic¢enim jégy alebo meditaciou.

Pravidelna fyzicka aktivita (napr. rychla chddza aspor 30 minudt denne) je vysoko

odporudcana. Za vhodné cviky sa povazuju aerdobne aktivity 3-5x tyzdenne.



Vedecka cast

V nasom teste sme analyzovali polymorfizmy vo viacerych génoch, ktoré boli asociované so
zvysenym rizikom ischemickej choroby srdca. Prikladom moézu byt gény ako CDKN2A,
CDKNZ2B, LDLR, PCSK9, LPA, LIPA, APOCI, SORTI, alebo PHACTRI.

Gén CDKN2A lezi na kratkom ramienku 9. chromozédmu v pozicii 9p21.3, pricom koéduje
niekolko proteinov. Najviac studovanymi su proteiny INK4A a ARF. Obidva funguju ako
tumor-supresory, o znamena, ze brania bunkach rychlo rast a delit sa nekontrolovatelnym
sposobom. Oba proteiny sa taktiez podielaju na zastaveni delenia starsich buniek
(senescencia - starnutie). Protein INKA4 sa viaze na dalSie dva proteiny, nazyvané ako CDK4
a CDKao. Tieto proteiny normalne stimuluju bunku, aby pokracovala v bunkovom cykle

a delila sa. Vazba proteinu INK4A vSak blokuje tdto stimulaénu schopnost. Takymto
spésobom tento protein riadi delenie buniek. Protein ARF chrani protein p53 pred
rozkladom. Protein p53 je dblezity tumor-supresor, ktory je nevyhnutny na regulaciu
bunkového delenia, starnutia a apoptdzy.

Gén CDKN2B sa nachadza na kratkom ramienku 9. chromozému v pozicii 9p21.3, hned vedla
génu CDKN2A. Tento gén kéduje taktiez inhibitor cyklin-dependentnej kinazy, ktory
zabranuje ich aktivacii a tym sa podiela na regulacii delenia buniek.
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Gén LDLR lezi na kratkom ramienku 19. chromozdmu v pozicii 19p13.2, pricom koduje
lipoproteinovy receptor s nizkou hustotou (LDLR). Tento receptor sa viaze na Castice
nazyvane lipoproteiny s nizkou hustotou (LDL, low-density lipoproteins), ktoré su
primarnymi nosicmi cholesterolu v krvi. Cholesterol je tukova latka, ktora je produkovana

v tele, ale je prijimana aj konzumaciou zZivocisnych produktov. LDLR sa hachadzaju na
vonkajsej membrane mnohych typov buniek, kde zachytavaju LDL cirkulujuce v krvnom
rieCisku a nasledne ich transportuju dovnutra buniek. Vo vnutri buniek sa LDL Castice
Stiepia, pricom sa uvolfuje cholesterol. Cholesterol je nasledne bunkou vyuzivany, uklada sa
alebo je z tela odstraneny. LDLR su po odcleneni LDL Castic transportované na povrch
buniek, kde mo6zu opat vychytavat dalSie LDL Castice. Z tohto vyplyva, Zze LDLR hraju

rozhodujucu ulohu pri regulacii mnozstva cholesterolu v Kkrvi.

Gén PCSK9 sa hachadza na kratkom ramienku 1. chromozdmu v pozicii 1p32.3, pricom
kdéduje protein, ktory pomaha regulovat mnozstvo cholesterolu v krvi. Konkrétne sa tento
protein podiela na kontrole poc¢tu LDLR. Zd3 sa, Ze mutéacie vtomto géne spdsobuju
zvysenu aktivitu proteinu PCSK9. Tato zvysena aktivita spdsobuje, Ze LDLR sa rozkladaju
rychlejSie ako za normalnych okolnosti, C¢im sa znizuje ich pocet na povrchu pecenovych
buniek. D&sledkom toho je vysoka hladina cholesterolu v krvi.

Gén LPA lezi na dlhom ramienku 6. chromozému v pozicii 6g25.3-g26, pricom kdéduje enzym

nazyvany ako serinova proteinaza. Tento enzym je sucastou lipoproteinov a byva
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proteolyticky stiepeny na fragmenty, ktoré sa viazu na aterosklerotické lézie a podporuju

trombogenézu.

Gén LIPA sa hachadza na dlhom ramienku 10. chromozdmu v pozicii 10923.31, pricom
kdéduje enzym nazyvany ako lipaza lyzozomalnej kyseliny. Tento enzym sa nachadza

v bunkovych kompartmentoch zvanych lyzozomy, ktoré travia a recykluju materialy, ktoré
bunka uz nepotrebuje. Konkrétne tato lipaza Siepi lipidy, ako su triglyceridy a estery
cholesterolu. Estery cholesterolu su zloZzené z dvoch navzajom viazanych lipidov, a to
cholesterolu a mastnej kyseliny. Triglyceridy su ulozené tuky, ktoré sa daju rozlozit na

mastné kyseliny, ktoré moézu byt pouzité ako forma energie.

Gén APOCI lezi na dlhom ramienku 19. chromozdmu v pozicii 19q13.32, pricom koduje Clena
rodiny apolipoproteinov C1. Tento protein hra kld€ovu dlohu pri metabolizme lipoproteinov
s vysokou hustotou (HDL) a lipoproteinov s velmi nizkou hustotou (VLDL). Okrem toho tento

protein inhibuje prenos esterov cholesterolu v krvnej plazme.

Gén SORTI sa nachadza na kratkom ramienku 1. chromozému v pozicii 1p13.3, pricom koduje
Clena sortilinovej rodiny proteinov. Protein kédovany tymto génom je proteolyticky
spracovavany furinom za vzniku zrelého receptora. Tento receptor hra ulohu pri prenose
réznych proteinov na povrch bunky alebo do bunkovych kompartmentov, ako su lyzozomy

a endozdémy.
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Gén PHACTRI lezi na kratkom ramienku 6. chromozomu v pozicii 6p24.1, pricom koéduje
¢lena rodiny proteinov, ktoré reguluju fosfatazu a aktin. Protein kédovany tymto génom sa Ischemicka choroba srdca

moze viazat na aktin a regulovat tak reorganizaciu aktinového cytoskeletu.
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Co je to warfarin? DNAERA

Ucinnost warfarinu - rezistencia
Warfarin patri medzi antikoagulancia — pouziva sa nielen na prevenciu ale aj na liecbu
trombdz (krvnych zrazenin) a tromboembolickych komplikacii. Indikuje sa na lieCbu hlbokej
Zilovej trombdzy, po infarkte myokardu alebo pacientom s fibrilaciou predsieni srdca
pripadne s nahradnymi chloprnami. Davkovanie je vysoko individualne vzhladom na stav
pacienta a vysoky interakény potencial s inymi lieCivami (hlavne u starsich pacientov).
Neziadulce Ucinky: krvacanie, vracanie, hnacka, nevolnost, zriedkavo kumarinova nekréza

(kozna |ézia zvycajne na dolnych koncatinach).

Co sme zistili zanalyzy DNA

Pritomnost rizikovej alely je asociovana s rezistenciou na warfarin, preto méze
A byt potrebné navysenie davky.



Vedecka cast

Gén CYP2C9 lezi na dlhom ramienku 10. chromozému v pozicii 10g23.33, pricom koduje
enzym, ktory sa nachadza v endoplazmatickom retikule, ktoré sa podiela na spracovani

a transporte bielkovin. Enzym CYP2C9 stiepi (metabolizuje) zluCeniny vratane steroidnych
hormaonov a mastnych kyselin. Okrem toho hra hlavnu dlohu pri stiepenti lieCiva warfarin,
ktoré riedi krv a zabranuje tvorbe krvnych zrazenin. Tento enzym pomaha tiez pri
metabolizacii inych liekov, ako napriklad ibuprofén, ktory znizuje zapal. Niektoré
polymorfizmy v géne CYP2C9 boli asociované s citlivostou na warfarin, ¢o je stav, pri ktorom
jednotlivci vyzaduju nizsie davky warfarinu, ako sa obvykle predpisuje. Dévodom je, Zze
zmeneny enzym spomaluje rozklad (metabolizmus) warfarinu, kvoli comu zostava liek
aktivny v tele dIhsi Cas.

Ak ludia s citlivostou na warfarin uziju priemernu davku warfarinu (alebo vyssiu), su
vystaveniriziku predavkovania, ktoré méze spdsobit abnormalne krvacanie v mozgu,
gastrointestinalnom trakte alebo v inych tkanivach a méze viest k vaznym zdravotnym

problémom alebo smrti.

DNAERA
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Gén VKORCI sa nachadza na kratkom ramienku 16. chromozdmu v pozicii 16p11.2, pricom
kdéduje enzym epoxidovej reduktazy vitaminu K. Tento enzym je produkovany primarne

v peceni, pricom sa nachadza na membrane endoplazmatického retikula, ktoré sa podiela
na spracovani a transporte bielkovin. Enzym VKORC1T pomaha aktivovat proteiny, ktoré sa
podielaju na tvorbe krvnych zrazenin. Viacero polymorfizmov v géne VKORCI bolo
asociovanych s rezistenciou na warfarin, ¢o je stav, pri ktorom jednotlivci vyzaduju vyssie
davky, ako sa obvykle predpisuje.

DNAERA
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Sportovy vykon a $portova genetika

Sportovy vykon predstavuje vysledok snahy portovca o najoptimalnejsie prevedenie

pohybovych ¢innosti, ktoré su vymedzené pravidlami danej Sportovej discipliny.

S/ Sportovy vykon jednotlivca je ovplyvneny genetickou predispoziciou, teda
< réznymi genetickymi polymorfizmnami, az do miery 66 %.

2\

Dolezitu ulohu vo vykone Sportovca zohravaju motorické schopnosti, ktoré predstavuju

vrodené predpoklady organizmu vykonavat pohybovu ¢innost.
Nakolko Uroven motorickych schopnosti je relativne staticka a zlepsenie je mozné

dosiahnut iba dlhodobym tréningom, preduréena geneticka vybava jednotlivca je to, o hra

esencialnu Ulohu vich kvalite.

Z hladiska sportovej genetiky boli skimané polymorfizmy najma s vplyvom na
kondi¢né schopnosti, kde jednotlivé polymorfizmy predstavuji vrodenu alebo

adaptacnu vyhodu pre ich nositela.

DNAERA

Sportové predispozicie



Kondi¢né schopnosti a adaptacia

Kondi¢né (energetické) schopnosti predstavuju fyziologické a Strukturalne
i} zmeny organizmu, ktoré prispésobuju telo Sportovca k zmenenej fyzickej zatazi

pocas Sportu. SU ovplyvnené najma struktdrou pohybového aparatu, funkénym

stavom organizmu a dostupnymi energetickymi zdrojmi. Rozdelujeme ich na

vytrvalostné a silove.

Uroven kondi¢nych schopnosti je mozné ovplyvnit tréningom, pri ktorom na opakované
stimuly reaguje organizmus adaptacnymi mechanizmami a postupne dochadza

k optimalizacii vykonu.

Genetické polymorfizmy Sportovych génov, okrem samotnej predurcenej Urovne
kondi¢nych schopnosti, ovplyvAuju aj adaptacné schopnosti, teda mieru a rychlost

adaptacie na urcity typ fyzickej zataze.

DNAERA
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Energetické systémy

N Pocas pohybov sa pre kontrakciu vyuziva energia, ktora je ziskana anaerébnym
spbsobom (bez pritomnosti kyslika) alebo aerébnym spdsobom (v pritomnosti
kyslika).

Anaerdbny systém je schopny rychlo vyprodukovat energiu, avsak iba kratkodobo, kvoli
c¢omu sa vyuZziva pri vysoko intenzivnej pohybovej cinnosti.

Oproti tomu, aerébny systém je schopny dodavat potrebnu energiu pohybovému systému
dlhodobejsie, v pripade pohybovej ¢innosti s nizsou intenzitou.

Energetickym zdrojom anaerébneho systému mobze byt ATP, kreatinfosfat alebo cukor. Pri
aerébnom systéme to mdzu byt cukry alebo tuky.

DNAERA
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Typy svalovych viakien a ich charakteristika

Kostrove svalstvo je zlozené zo zvazkov jednotlivych svalovych vlakien zvanych myocyty.
Kazdy myocyt obsahuje velké mnozstvo tzv. myofibril, o su vlastne retazce zlozené

z aktinovych a myozinovych proteinov. Tieto retazce sa mézu navzajom zachytit a nasledne
potiahnut, o v koneCnom désledku spdsobi skratenie svalu alebo inak povedané svalovu

kontrakciu.

Svaly su tvorené dvomi hlavnymi typmi svalovych viakien. Kazdy z nas ma inu
,Q kompoziciu svalov s ich rozdielnym podielom. Jednotlivé typy svalovych viakien

majua rozdielne vlastnosti, ¢o vyrazne ovplyviuje celkovy Sportovy vykon.

Svalové viakna typu | maju pomalsiu kontrakciu a vedia vyvinut mensiu silu v porovnani
svlaknami typu Il. SU vSak schopné fungovat aj niekolko hodin a preto ich prednostne
zapajame pri vytrvalostnych pohybovych ¢innostiach. Energia pre ¢innost svalovych vidkien

typu | je kryta aerébnym energetickym systéemom.

Svalové viakna typu Il su schopné rychlo sa kontrahovat a vyvinut velku silu. Rychlo sa vSak
unavia a to znamena3, Ze ich ¢innost je kratkodoba, v rozmedzi niekolkych minut. Energia

pre ¢innost svalovych vlakien typu Il je krytd anaerébnym energetickym systémom.

DNAERA
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Silové schopnosti

' Silové schopnosti definujeme ako schopnost prekonat alebo udrzat vonkajsi
odpor, ¢o sa v ludskom organizme zabezpecuje kontrakciou svalstva.

Velkost vyvinutej sily zavisi od struktdry svalu, poctu kontrahujucich svalovych vidkien,

energetického stavu, ako aj od celistvosti svalov a ich inervacie.

Svalova sila moéze byt staticka, pri ktorej dochadza ku kontrakcii bez skracovania samotného

svalu alebo dynamicka, pri ktorej sa dizka svalu po&as kontrakcie meni.

Z praktického hladiska je ddlezita maximalna sila, ktora sa vyuziva napriklad pri
vzpierani a rychlostna (vybusna) sila, pri ktorej dochadza k vyvinutiu sily s

najvyssou rychlostou pri prekonavani odporu, napriklad pri Sprinte alebo skoku.

DNAERA
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Vytrvalostné schopnosti DNAERA

Sportové predispozicie

% Vytrvalostné schopnosti definujeme ako schopnost vykonavat urcitu pohybovu
: : ¢innost s danou intenzitou dlhsiu dobu, bez znizenia efektivnosti.

Vo vSeobecnosti ich mézeme rozdelit na zaklade intenzity (maximalna, submaximalna,

stredna a nizka), alebo dizky trvania (kratkodoba, strednodoba a dihodoba).

Z hladiska vytrvalostnych schopnosti si smerodajné energetické systémy, kde je
dominantnym typom aerdbny energeticky systém. V pripade kratkodobej a strednodobej

vytrvalosti sa vsak vyuziva aj anaerobny systém.

Uroven vytrvalostnych schopnosti je uréena vykonnostou dychacieho a srdcovo-cievneho
systému z hladiska vyuZitia kyslika, prekrvenim svalstva, efektivitou a ekonomikou pohybov,

ako aj energetickym stavom organizmu a energetickym metabolizmom.

S vytrvalostnymi schopnostami je Gizko spaty tzv. VO:max, teda aerébny vykon,
definovany ako maximalne mnozstvo spotrebovaného kyslika, ktoré je schopné

telo vyuzit pocas intenzivneho tréningu pre produkciu energie. Vyuziva sa na

urcenie vytrvalostnych schopnosti a trénovanosti.



Sportovy vykon DNAERA

Sportovy vykon vam povie o vasom vrodenom talente na pohybové schopnosti, ktoré maézete vyuzit na vykonavanie
Specifickych sportovych aktivit.

Na zdklade genetickych variantov v 49 génoch sme vypocitali Vase genetické skoére. Skére predstavuje kolko % z
teoreticky moznych genetickych variantov pozitivne vplyvajdcich na danu schopnost mate.

Vytrvalostné skoére Rychlostno-silové skére

% 599% 40%

Na zaklade DNA analyzy budete vynikat vo vytrvalostnych sportovych disciplinach.
Vase genetické skoére pre vytrvalost je vyssie, ako ma 77 zo 100 ludi v populacii.

Trénovatelnhost

Trénovatelnost vam prezradi, na aky typ vonkajsej zataZe sa vasSe telo dokaze najlepsie adaptovat. Tato predispozicia
sa vsak prejavi az po specifickom tréningu.

Aerdbna trénovatelhost Silova trénovatelnhost

45 56% <5 13%

Na zaklade DNA analyzy vyplyva, Ze sa vase telo bude lepsie adaptovat na aeré6bnu zataz.
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Co je to vytrvalostny $portovy vykon?

Vybrat si druh cvi¢enia je nesmierne narocné a castokrat matuce. Avsak bez ohladu na nas
geneticky profil sa pravidelnym cvicenim zlepsujeme a postvame dopredu. Ak ste mali
moznost cvicit v skupine, urcite ste si vSimli rozdiely v tom, ako kazdy z nas reaguje na
konkrétny cvicebny program. Odpovede na konkrétne cvicenie sa lisia od ¢loveka k Cloveku.
Preco? Pretoze Cast Ulohy tu zohrava prave genetika, ktord méze ovplyvnit individualnu

odpoved na rézne typy cviceni.

Z praktického hladiska je moZné rozdelit Sportovy vykon, resp. sportovy profil, na
/Q vytrvalostny a rychlostno-silovy. Uvedené typy sportového vykonu predstavuju 2
opacné extrémy z hladiska intenzity, energetického krytia, aktivacie jednotlivych

typov svalovych vilakien, ¢i silovych a vytrvalostnych schopnosti.

Co sme zistili z analyzy DNA

.@ Z analyzy DNA vyplyva, Zze budete pravdepodobne vynikat vo VYTRVALOSTNYCH
Sportoch a aktivitach. To vSak neznamena, Ze nemodzete vynikat aj v rychlostno-

silovych sportoch. Tento vysledok odpori¢ame vyuzit na vylepsenie vasho

tréningového programu, pri plneni svojich cielov.

DNAERA
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Vytrvalostny Sportovy vykon sa vyznacuje narocnou dlhotrvajucou aktivitou s
nizkou intenzitou. Typickeé je dlhotrvajuce udrzanie ¢innosti, pri ktorom je
zatazenie kardiovaskularneho a dychacieho systému maximalne. Energetické
krytie je tu prevazne aerdbne. Na dosiahnutie vrcholového vykonu musi
Sportovec prejavit vysoké volové Usilie na prekonanie Unavy a negativnych
pocitov bolesti. Dobré vytrvalostné schopnosti Sportovcovi umoznuju, ¢o
najdlhsiu dobu vykonavat urcitd pohybovu ¢innost na vysokej Urovni a to bez
vyrazného poklesu efektivity.

Z hladiska vytrvalostného vykonu su charakteristické svalové vlakna typu |, ktoré sa
vyznacuju vysokym aerébnym vykonom a vysokou odolnostou voéi Unave. Uroven
vytrvalostnych schopnosti je vo velkej miere ovplyvnena funkénou kapacitou dychacieho,

srdcovo-cievneho a transportného systému a taktiez koncentraciou hemoglobinu.

Okrem genetiky maju na vasu celkovu vykonnost vplyv aj mnohé dalsie faktory, ako
napriklad:

o tréning

o dusevna pripravenost

e spravna vyziva a hydratacia

o dostatok odpocinku

o Vvhodné vybavenie

DNAERA
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Medzi Sportové discipliny s prednostne vytrvalostnym sportovym vykonom patria:

o Vveslovanie
« beh na stredné vzdialenosti (800 — 1500 m/45 sekind — 5 minut)

« beh na dlhé vzdialenosti (viac ako 5000 m/viac ako 20 minut)

o cyKklistika

o lyzovanie

o bezecké lyzovanie

o plavanie (viac ako 400 m)

o gymnastika

o biatlon

o triatlon

o severska kombinacia

« zdvodna chddza

Bez ohladu na vase genetické vysledky nezabudajte na rovnhovahu. Vykonavanie
vyhradne rychlostno-silovych alebo vytrvalostnych aktivit mé6Zze mat negativny

vplyv na vase zdravie.

DNAERA
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Konzultujte so svojim trénerom ako postupovat. Vyuzite svoje genetické
predispozicie a ziskajte vyhodu na zlepsenie vasej vykonnosti. Ako vzdy, majte na
pamati, Ze akékolvek podstatné zmeny cviéenia mézu ovplyvnit vase zdravie a

mali by sa vykonat pod riadnym dozorom.

DNAERA
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Vedecka cast

Geneticka predispozicia sa pre uvedené typy Sportového vykonu opiera o

genetické polymorfizmy v génoch, ktoré ovplyvnuju prednostne struktlru svalovych
vlakien, aerébny vykon (VO:2max), energetické krytie, vlastnosti srdcovo-cievneho systému, ale
aj prekrvenie, koncentraciu hemoglobinu alebo pocet cervenych krviniek. V nasom teste
sme analyzovali polymorfizmy vo viacerych génoch, ako je napriklad ACTN3, ACE, PPARA,
PPARD, IL6, alebo ADRB2.

Gén ACTN3 sa nachadza na dlhom ramienku 11. chromozdmu v pozicii 11g13.2, pricom koduje
¢lena rodiny proteinov, ktoré sa viazu na alfa-aktin. Tento protein je exprimovany najma
v kostrovom svalstve a funguje ako Strukturadlna zlozka sarkomérnej Z-linie. Podiela sa na

sietovani tenkych filamentov, ktoré obsahuju aktin.

Gén ACE lezi na dlhom ramienku 17. chromozdmu v pozicii 17g23.3, pricom koduje
angiotenzin-konvertujuci enzym. Tento enzym je schopny Stiepit proteiny. Je sucastou
renin-angiotenzinového systému, ktory reguluje krvny tlak a rovnovahu tekutin a soli v tele.
Tento enzym Stiepi angiotenzin | na konkrétnom mieste za vzniku angiotenzinu Il. Ten
spésobuje zuzZenie krvnych ciev, Co ma za nasledok zvySeny krvny tlak. Okrem angiotenzinu

moze tento enzym Stiepit aj iné proteiny, ako je napriklad bradykinin. Ten spdsobuje

DNAERA
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rozsirenie krvnych ciev, a teda znizenie krvného tlaku. Po Stiepenti je tento protein

inaktivovany, coho vysledkom je zvySenie krvného tlaku.

Gén PPARA sa nachadza na dlhom ramienku 22. chromozédmu v pozicii 22913.31, pricom
kdéduje Clena receptorov aktivovanych peroxizomalnym proliferdatorom, ktoré patria do
podrodiny jadrovych receptorov. Tieto proteiny tvoria heterodiméry s retinoidnymi X
receptormi (RXR), pricom sa podielaju na regulacii transkripcie réznych génov. SU zname 3
podtypy tychto receptorov a to PPAR-alfa, PPAR-delta a PPAR-gama. Tento gén kéduje
podtyp PPAR-alfa, ¢o je jadrovy transkripény faktor.

Gén PPARD lezi na kratkom ramienku 6. chromozému v pozicii 6p21.31, pricom rovhako ako
gén PPARA kdéduje ¢lena receptorov aktivovanych peroxizomalnym proliferatorom. Tento

gén koduje konkrétne podtyp PPAR-delta.

Gén IL6 sa nachadza na kratkom ramienku 7. chromozdmu v pozicii 7p15.3, pricom koéduje

cytokin, ktory ucinkuje pri zapaloch a dozrievani B buniek.

Gén ADRB2 lezi na dlhom ramienku 5. chromozému v pozicii 5932, pricom kéduje beta-2-
adrenergny receptor, ktory je clenom superrodiny receptorov spojenych s G proteinom.

Tento receptor je priamo asociovany s jednym z jeho konecnych efektorov, vapnikovym
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kanalom. Zostavenie signalizacného komplexu poskytuje mechanizmus, ktory zaistuje

Specificku a rychlu signalizaciu.

Pre hodnotenie genetickej predispozicie sa vyuzivaju matematické modely, kde su

za jednotlivé vyhodné polymorfizmy udelené body a ich suhrn dava tzv. genetické skore.

Vysoké genetické skore urcitého Sportového vykonu, resp. profilu, predstavuje dedi¢nud
vyhodu a lepsie predpoklady pre Sportovca z hladiska zvyhodnenych motorickych
schopnosti vo vybranych Sportovych disciplinach.

DNAERA

Vytrvalostny Sportovy vykon,

Sportovy profil



Zdroje DNAERA

Vytrvalostny $portovy vykon,
1. Belli, T, Crisp, A. H.,, & Verlengia, R. (2017). Greater muscle damage in athletes with ACTN3 Sportovy profil
R577X (RS1815739) gene polymorphism after an ultra-endurance race: a pilot study. Biology
of sport, 34(2), 105.
2. Del Coso, 3., Valero, M,, Salinero, J. 3., Lara, B., Gallo-Salazar, C., & Areces, F. (2017). Optimum
polygenic profile to resist exertional rhabdomyolysis during a marathon. PloS one, 12(3),
e0172965.
3. Del Coso, 1., Salinero, J. J., Lara, B., Gallo-Salazar, C., Areces, F., Puente, C, & Herrero, D. (2017).
ACTNZ3 X-allele carriers had greater levels of muscle damage during a half-ironman.
European journal of applied physiology, 117(1), 151-158.
4. Erskine, R. M., Williams, A. G., Jones, D. A, Stewart, C. E., & Degens, H. (2014). The individual
and combined influence of ACE and ACTN3 genotypes on muscle phenotypes before and
after strength training. Scandinavian journal of medicine & science in sports, 24(4), 642-
648.
5. Jeremic, D., Macuzic, I. Z,, Vulovic, M., Stevanovic, J., Radovanovic, D., Varjacic, V., &
Djordjevic, D. (2019). ACE/ACTN3 genetic polymorphisms and athletic performance of
female soccer players. Revista Brasileira de Medicina do Esporte, 25(1), 35-39.
6. Kikuchi, N., & Nakazato, K. (2015). Effective utilization of genetic information for athletes and
coaches: focus on ACTN3 R577X polymorphism. Journal of exercise nutrition &
biochemistry, 19(3), 157.



10.

.

12.

13.

Kikuchi, N., Miyamoto-Mikami, E., Murakami, H., Nakamura, T., Min, S. K,, Mizuno, M,, ... &
Fuku, N. (2016). ACTN3 R577X genotype and athletic performance in a large cohort of
Japanese athletes. European journal of sport science, 16(6), 694-701.

Ma, F., Yang, V., Li, X, Zhou, F., Gao, C,, Li, M., & Gao, L. (2013). The association of sport
performance with ACE and ACTN3 genetic polymorphisms: a systematic review and meta-
analysis. PloS one, 8(1), e54685.

Pickering, C., & Kiely, J. (2017). ACTN3: more than just a gene for speed. Frontiersin
physiology, 8, 1080.

PIMJAN, L., ONGVARRASOPONE, C., CHANTRATITA, W., POLPRAMOOL, C., CHERDRUNGSI,
P., BANGRAK, P., & YIMLAMAI, T. (2018). A study on ACE, ACTN3, and VDR genes
polymorphism in Thai weightlifters. Walailak Journal of Science and Technology (WJST),
15(9), 609-626.

Tharabenjasin, P., Pabalan, N., & Jarjanazi, H. (2019). Association of the ACTN3 R577X
(rs1815739) polymorphism with elite power sports: A meta-analysis. PloS one, 14(5),
e0217390.

Yang, R, Shen, X, Wang, Y., Voisin, S,, Cai, G, Fu, Y,, ... & Yan, X. (2017). ACTN3 R577X gene
variant is associated with muscle-related phenotypes in elite Chinese sprint/power
athletes. Journal of strength and conditioning research, 31(4), 1107-1115.

Ahmetov et al. 2013: The association of ACE, ACTN3 and PPARA gene variants with strength

phenotypes in middle school-age children.

DNAERA

Vytrvalostny Sportovy vykon,

Sportovy profil



14. Amir, O., Amir, R, Yamin, C,, Attias, E., Eynon, N., Sagiv, M,, ... & Meckel, Y. (2007). The ACE

15.

16.

17.

18.

19.

deletion allele is associated with Israeli elite endurance athletes. Experimental Physiology,
92(5), 881-886.

Bueno, S, Pasqua, L. A, de Araujo, G., Lima-Silva, A. E., & Bertuzzi, R. (2016). The association
of ACE genotypes on cardiorespiratory variables related to physical fitness in healthy men.
PloS one, 11(11).

Dionisio, T. J., Thiengo, C. R, Brozoski, D. T., Dionisio, E. J., Talamoni, G. A, Silva, R. B,, ... &
Amaral, S. L. (2017). The influence of genetic polymorphisms on performance and cardiac
and hemodynamic parameters among Brazilian soccer players. Applied Physiology,
Nutrition, and Metabolism, 42(6), 596-604.

Naeem, N., Naqgvi, N., Khan, M. A, Kanwal, A. and Shahbaz, S. (2020). Association of ACE
Gene with Human Performance. Acta Scientific Biotechnology 1(1): 11-14.

Nazarov, . B, Woods, D. R, Montgomery, H. E., Shneider, O. V., Kazakov, V. |, Tomilin, N. V., &
Rogozkin, V. A. (2001). The angiotensin converting enzyme I/D polymorphism in Russian
athletes. European Journal of Human Genetics, 9(10), 797-801.

Puthucheary, Z., Skipworth, J. R., Rawal, J., Loosemore, M., Van Someren, K., & Montgomery,

H. E. (2011). The ACE gene and human performance. Sports medicine, 41(6), 433-448.

20. Rocha, A. W. D. O., Nascimento, W. M. D,, Oliveira, C. M. D. C., Pereira Neto, J. M,,

Nascimento, O. V. D,, Santos, J. O. L. D,, ... & Astolfi Filho, S. FREQUENCY OF GENE ACE |
POLYMORPHISM ID IN ATHLETES OF DIFFERENT SPORTS. (2020). Revista Brasileira de
Medicina do Esporte, 26(2), 107-112.

DNAERA

Vytrvalostny Sportovy vykon,

Sportovy profil



21. Wang, P., Fedoruk, M. N, & Rupert, J. L. (2008). Keeping pace with ACE. Sports Medicine,
38(12),1065-1079.

22.Ahmetoy, I. I, Mozhayskaya, I. A, Flavell, D. M., Astratenkova, |. V., Komkova, A. |., Lyubaeva,
E. V., ..&Popoy, D. V. (2006). PPARa gene variation and physical performance in Russian
athletes. European journal of applied physiology, 97(1), 103-108.

23.Akhmetoy, I. I, Popov, D. V., Mozhaiskaia, I. A, Missina, S. S., Astratenkova, . V., Vinogradova,
O. L, & Rogozkin, V. A. (2007). Association of regulatory genes polymorphisms with aerobic
and anaerobic performance of athletes. Rossiiskii fiziologicheskii zhurnal imeni IM
Sechenova, 93(8), 837-843.

24, Cieszczyk, P., Sawczuk, M., Maciejewska, A, Ficek, K., & Eider, J. (2011). Variation in
peroxisome proliferator activated receptor a gene in elite combat athletes. European
Journal of Sport Science, 11(2), 119-123.

25.Eynon, N., Meckel, Y., Sagiv, M., Yamin, C., Amir, R,, Sagiv, M., ... & Oliveira, J. (2010). Do
PPARGCIA and PPARa polymorphisms influence sprint or endurance phenotypes?.
Scandinavian journal of medicine & science in sports, 20(1), e145-e150.

26.Gineviciene, V., Jakaitiene, A, Tubelis, L., & Kucinskas, V. (2014). Variation in the ACE,
PPARGCIA and PPARA genes in Lithuanian football players. European journal of sport
science, 14(supl), S289-S295.

27.Lopez-Leon, S, Tuvblad, C., & Forero, D. A. (2016). Sports genetics: the PPARA gene and
athletes’ high ability in endurance sports. A systematic review and meta-analysis. Biology
of sport, 33(1), 3.

DNAERA

Vytrvalostny Sportovy vykon,

Sportovy profil



28. Maciejewska, A, Sawczuk, M., & Cieszczyk, P. (2011). Variation in the PPARa gene in Polish
rowers. Journal of science and medicine in sport, 14(1), 58-64.

29.Petr, M, St'astny, P., Pecha, O,, Steffl, M., Seda, O., & Kohlikov4, E. (2014). PPARA intron
polymorphism associated with power performance in 30-s anaerobic Wingate Test. PloS
one, 9(9), e107171.

30. Petr, M., Maciejewska-Skrendo, A., Zajac, A., Chycki, J., & Stastny, P. (2020). Association of
Elite Sports Status with Gene Variants of Peroxisome Proliferator Activated Receptors and
Their Transcriptional Coactivator. International journal of molecular sciences, 21(1), 162.

31. Leonska-Duniec, A, Cieszczyk, P., Jastrzebski, Z., Jazdzewska, A., Lulinska-Kuklik, E., Moska,
W., ... & Maciejewska-Skrendo, A. (2018). The polymorphisms of the PPARD gene modify
post-training body mass and biochemical parameter changes in women. PloS one, 13(8),
€0202557.

32.Liu, Y., Colby, J. K, Zuo, X., Jaoude, J., Wei, D., & Shureiqi, |. (2018). The role of PPAR-§ in
metabolism, inflammation, and cancer: Many characters of a critical transcription factor.
International journal of molecular sciences, 19(11), 3339

33.Semenova, E. A, Fuku, N., & Ahmetoy, I. I. (2019). Genetic profile of elite endurance athletes.
In Sports, Exercise, and Nutritional Genomics (pp. 73-104). Academic Press.

34, Barnes, T. C,, Anderson, M. E., & Moots, R. J. (2011). The many faces of interleukin-6: the role
of IL-6 in inflammation, vasculopathy, and fibrosis in systemic sclerosis. International

journal of rhreumatology, 2011.

DNAERA

Vytrvalostny Sportovy vykon,

Sportovy profil



35.Ben-Zaken, S., Meckel, Y., Nemet, D., Kassem, E., & Eliakim, A. (2017). Increased prevalence of
the IL-6-174C genetic polymorphism in long distance swimmers. Journal of human
kinetics, 58(1), 121-130.

36.Eynon, N, Ruiz, J. R, Meckel, Y., Santiago, C., Fiuza-Luces, C., Gomez-Gallego, F., ... & Lucia, A.
(2011). Is the- 174 C/G polymorphism of the IL6 gene associated with elite power
performance? A replication study with two different Caucasian cohorts. Experimental
physiology, 96(2), 156-162.

37.Ruiz, J. R, Buxens, A, Artieda, M., Arteta, D., Santiago, C., Rodriguez-Romo, G, ... & Lucia, A.
(2010). The- 174 G/C polymorphism of the IL6 gene is associated with elite power
performance. Journal of science and medicine in sport, 13(5), 549-553.

38.Janikowska, G., Kochanska-Dziurowicz, A, Zebrowska, A, Bijak, A, & Kimsa, M. (2014).
Adrenergic response to maximum exercise of trained road cyclists. Journal of human
kinetics, 40(1), 103-111.

39.Sarpeshkar, V., & Bentley, D. J. (2010). Adrenergic-B 2 receptor polymorphism and athletic
performance. Journal of human genetics, 55(8), 479-485.

40. Sawczuk, M., Maciejewska-Karlowska, A, Cieszczyk, P., Skotarczak, B., & Ficek, K. (2013).
Association of the ADRB2 Gly16Arg and Glu27GIn polymorphisms with athlete status.
Journal of sports sciences, 31(14), 1535-1544.

41. Wolfarth, B., Rankinen, T., MUhlbauer, S., Scherr, J., Boulay, M. R,, Pérusse, L., ... & Bouchard,
C. (2007). Association between a B2-adrenergic receptor polymorphism and elite

endurance performance. Metabolism, 56(12), 1649-1651.

DNAERA

Vytrvalostny Sportovy vykon,

Sportovy profil



DNAERA

42. Zierath, J. R, & Hawley, J. A. (2004). Skeletal muscle fiber type: influence on contractile
and metabolic properties. PLoS Biol, 2(10), e348. Vytrvalostny sportovy vykon,
43. https;//selfdecode.com/blog/article/il6-athletic-performance-68/ Sportovy profil
44, https://www.ncbi.nlm.nih.gov/gene?Db=gene&Cmd=DetailsSearch&Term=5465
45, https://www.ncbi.nim.nih.gov/gene?Db=gene&Cmd=DetailsSearch&Term=5467
46. https://ghr.nim.nih.gov/gene/ACTN3#
47. https://ghr.nlm.nih.gov/gene/ACE#
48. https://ghr.nlm.nih.gov/gene/IL6#
49. https://ghr.nlm.nih.gov/gene/ADRB2#



Vasa DNA analyza

Adaptacia na

vonkajsiu zataz a
trénovatelnost

DNAERA



-

Co je to adaptacia na vonkajsiu zataz a trénovatelhost

Adaptacné mechanizmy mozno charakterizovat ako fyziologickU odpoved organizmu na
nadprahovu fyzickd zataz.

Pocas tréningov sa Sportovci adaptuju na Specificky typ fyzickej zataze, resp. Sportového
vykonu. V zavislosti od typu zataze dochadza k odliSnym typom adaptacii. Medzi adaptaéné
mechanizmy patri:

o zvacSenie svalovej hmoty

e zmnozenie svalovych buniek

o zlepsenie vyuzitelnosti kyslika

« zvySenie obsahu energetickych zdrojov v svaloch

e zvySenie poctu Cervenych krviniek

o ZlepSenie prekrvenia svalstva

Adaptacna kapacita je vysoko specificka, to znamen3, Ze sa medzi jednotlivcami
/Q vyrazne odlisuje. Niektori Sportovci sa dokazu adaptovat na vonkajsiu zataz

rychlejsie, kym u inych neddjde k adaptacii ani po dlhsom case.

DNAERA
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Z hladiska Sportovej genetiky je zaujimava adaptac¢na schopnost v silovych
a vytrvalostnych schopnostiach, na zaklade ¢oho mézeme rozdelit trénovatelnost
na silovu a aerébnu:

Jedinci s optimalnym zastUpenim genetickych polymorfizmov pre aerdébnu

/A A\
f— { {\—ﬁj trénovatelnost preukazuju zlepseny aerdbny vykon (vyssie hodnoty VO, max) po
vytrvalostnom, teda aerébnom tréningu.
N Podobne preukazuju zlepsené svalové schopnosti (Fmax, Svalova sila) nositelia
AU . , G . . . -
rs optimalnych polymorfizmov pre silovu trénovatelnost po Specifickom

odporovom, teda silovom tréningu.

Netreba véak zabudnut na to, Ze jedinci s favorizujucimi polymorfizmmami pre
,6 trénovatelnost nemusia mat vyhodnejsie ukazovatele pre urcity typ sportového

vykonu pred zacatim trénovania, nakolko z hladiska adaptacie sa priaznivy efekt

danych polymorfizmov prejavi iba po Specifickom tréningu.
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Co sme zistili z analyzy DNA

Z analyzy DNA vyplyva, Ze mate optimalne genetické skére pre aerébnu
trénovatelnost. Vysoké genetické skére pre aerébnu trénovatelnost predstavuje
vyhodu pre rozvoj vytrvalostnych schopnosti, a teda aj pre vytrvalostné sSportové

discipliny.

Co je to VO, max

Maximalna aerébna kapacita (VO, max) udadva maximalne mnozstvo kyslika, ktoré dokaze
vase telo vyuzit pocas cvicenia. Kyslik je klicovou zloZkou respiracného procesu. Ked'
vdychnete kyslik, vase plldca ho absorbuju a premenia ho na energiu vo forme
adenozintrifosfatov (ATP). Molekuly ATP pohanajud vase bunky a pomahaju uvolfovat oxid
uhli¢ity (CO,), ktory sa vytvara v respiraénom procese pocas vydychovania. Cim vacsia je
hodnota VO, max, tym viac kyslika dokaze vase telo spracovat a tym efektivnejsie ho
dokaze vyuzit na vytvorenie maximalneho mnoZstva energie vo forme ATP. To znamen3, ze
vase telo dokaze lepsSie zvladnut aerdbne aktivity, ktoré vyzaduju prijat velké mnozstvo

kyslika, ako je napriklad beh, plavanie alebo iné druhy tzv. ,kardio* aktivit.

-
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Vysoka hodnota VO, max méze byt dobrym ukazovatelom vasej Sportovej

vykonnosti, najma ak sa venujete behu alebo plavaniu. Vasa maximalna hodnota Adaptacia na vonkajsiu zataz
VO, max moze taktiez sluzit ako referenéna hodnota na sledovanie vasho a trénovatelnost
pokroku pri zlepsovani svojich atletickych schopnosti. —aerobna

Na hodnotu VO, max vplyvaju viaceré faktory:
o vek
e pohlavie
o Uroven telesnej kondicie
o nadmorska vyska

o genetické predispozicie

J Testy na urCenie VO, max sa zvyCajne vykonavaju v zdravotnickych zariadeniach
g lekarom alebo fitness $pecialistom. V niektorych pripadoch viak mézu mat aj
tréneri a fitness instruktori certifikat, ktory im umozfiuje vykonavat takéto testy.

Vyuzivaju sa na to viaceré typy testovania v zavislosti od vasej kondicie.



o o B o DNAERA
Pre porovnanie mozete pouzit ako referencni hodnotu nasledujuce popula¢né

priemery na zaklade pohlavia a Grovne aktivity: Adaptacia na vonkajsiu zataz

a trénovatelnost

—aerdbna

Muzi (18 — 45 rokov):
« sedavy spbsob Zivota: 35 - 40 mL/kg/min
« aktivny spdsob Zivota: 42,5 - 46,4 mL/kg/min

« velmiaktivny spbsob Zivota < 85 mlL/kg/min

Zeny (18 — 45 rokov):
« sedavy spdsob Zivota 27 — 30 mL/kg/min
« aktivny spdsob Zivota 33 - 36,9 mL/kg/min

« velmiaktivny spdsob Zivota < 77 mL/kg/min



S pribudajucim vekom sa vasa hodnota VO, max zvyCajne znizuje. Existuje vSak viacero
mMoznosti, ako si udrzat ¢o najvyssiu moznud hodnotu vzhladom na vas vek a zelanu Uroven
telesnej kondicie. Tieto mozZnosti zahfhaju napriklad:

. intervalovy tréning s vysokou intenzitou — pozostava z niekolkych minut intenzivnych
aerdbnych cviceni (ako je napriklad jazda na stacionarnom bicykli), nasledného znizenia

intenzity a opatovného zvysenia intenzity

. striedanie aerébnych aktivit poc¢as jedného tréningu - za¢nite napriklad s jazdou na

bicykli, potom pokracujte plavanim a zakoncite to behom

@ Zlepsovanie hodnoty VO, max ma pre vas viaceré vyhody:
%& » udrzite si zdravie a fyzicku zdatnost aj v neskorsich rokoch
» budete sa citit menej vyCerpany po beznych aktivitach, ako je napriklad vystup po
schodoch
e Zznizite si Uroven stresu

o posilnite si imunitny systém a tym padom budete menej Casto chory
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Vedecka cast

V nasom teste sme analyzovali polymorfizmy vo viacerych génoch, ktoré ovplyvAiuju
adaptaciu na vonkajsiu zataz, ako je napriklad ACE, ACTN3 alebo HIF1A.

Gén ACE lezi na dlhom ramienku 17. chromozdmu v pozicii 17g23.3, pricom koduje
angiotenzin-konvertujuci enzym. Tento enzym je schopny Stiepit proteiny. Je sucastou
renin-angiotenzinového systému, ktory reguluje krvny tlak a rovnovahu tekutin a soli v tele.
Tento enzym Stiepi angiotenzin | na konkrétnom mieste za vzniku angiotenzinu Il. Ten
spésobuje zuZenie krvnych ciev, Co ma za nasledok zvySeny krvny tlak. Okrem angiotenzinu
mobze tento enzym Stiepit aj iné proteiny, ako je napriklad bradykinin. Ten spdsobuje
rozsirenie krvnych ciev, a teda zniZzenie krvného tlaku. Po Stiepeni je tento protein

inaktivovany, coho vysledkom je zvySenie krvného tlaku.

Gén ACTN3 sa nachadza na dlhom ramienku 11. chromozdmu v pozicii 11g13.2, pricom koduje
¢lena rodiny proteinov, ktoré sa viazu na alfa-aktin. Tento protein je exprimovany najma
v kostrovom svalstve a funguje ako strukturalna zloZzka sarkomérnej Z-linie. Podiela sa na

sietovani tenkych filamentov, ktoré obsahuju aktin.

Gén HIFTA sa nachadza na dlhom ramienku 14. chromozdmu v pozicii 14q.23.2, pricom

kdéduje alfa podjednotku transkripéného faktora — hypoxiou indukovatelného faktora 1 (HIF-

DNAERA
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1). Tento protein je heterodimér zlozeny z alfa a beta podjednotky a funguje ako hlavny

regulator bunkovej a systémovej homeostatickej odpovede na hypoxiu prostrednictvom
aktivacie transkripcie mnohych génov. Tieto gény sa podielajd na energetickom

metabolizme, angiogenéze, apoptdze, dodavani kyslika a ulahc¢ovani metabolickej
adaptacie na hypoxiu.

Adaptacia na vonkajsiu zataz
a trénovatelnost

—aerdbna
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Geneticky zaklad zraneni pohybového aparatu a dizky
rekonvalescencnej periédy

_\.&‘3 Zranenia pohybového aparatu, ako su napriklad pretrhnutia svalstva a vazov
Q? alebo Unavové a kontaktné zlomeniny, zavisia vo velkej miere od kvality

Strukturalnych komponentov.

S¢/ Genetika ma doélezity dopad na kariéru Sportovca, nakolko urcité genetické
<=\:Z polymorfizmy sa javia ako ochranné faktory voci zraneniam, zatial' o iné
polymorfizmy, kédujuce prevazne Strukturalne komponenty horsej kvality,

predstavuju zvysené riziko vzniku zraneni.

f‘:@ Medzi najprestudovanejsie polymorfizmy suUvisiace s rizikom zranenia
)

nannnn pohybového aparatu patria varianty génov, ktoré kéduju tzv. kolagény, ¢o su
hlavné Strukturalne proteiny pohybového systému. Existuju viaceré typy
kolagénov, ktoré maju odlisné zastUpenie v jednotlivych struktudrach, ako su
svaly, vazy alebo Slachy. Prave preto sUvisi nizsia kvalita jednotlivych kolagénov so

zvySenim rizikom poskodenia urcitych ¢asti vazov, Sliach a dalsich tkaniv. Typ a
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miera vonkajsieho zatazenia v urcitych Sportovych disciplinach urcuje
mechanizmus vzniku poskodeni. Z tohto dévodu predstavuju urcité

polymorfizmy vyssie riziko vzniku zraneni v jednotlivych Sportovych disciplinach.

Rekonvalescencia predstavuje zotavovaciu dobu, pocCas ktorej sa obnovi
celistvost a funk&nost poskodenej asti pohybového systému po zraneni. Dizka
rekonvalescencie zavisi od Ucinnosti reparacnych mechanizmoyv, ako je
prekrvenie alebo regulacia zapalovych a rastovych faktorov, na ktorych vo velkej
miere podiela prave genetika. V suc¢asnosti su zname konkrétne polymorfizmy,
ktoré pozitivne vplyvaju na rychlost a efektivitu opravnych mechanizmov. Jedinci

s takymito polymorfizmami preto vyzZzaduju menej ¢asu na rekonvalescenciu.
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V tejto sekcii sa dozviete o vasich genetickych predispoziciach na urcité typy zraneni.

Achillova tendinopatia

Degeneracia medzistavcovych platniciek

Poskodenie svalstva a jeho regeneracia

Ruptura predného skrizeného vazu kolena

Syndrom karpalneho tunela

Zlomeniny

Zvysené riziko zranenia

Standardné riziko zranenia

Standardné riziko zranenia

Standardné riziko zranenia

Standardné riziko zranenia

Standardné riziko zranenia



Vasa DNA analyza

Achillova
tendinopatia
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Co su to tendinopatie

Slachy (lat. tendo) patria do pasivnej zlozky pohybového systému a podielaju sa na fixacii
svalov ku kostiam. Su tvorené vazivom, ktoreho hlavnymi komponentami su kolagénové
proteiny. Kolagény vytvaraju v Slachach zvazky povrazcov, ktoré su usporiadané sdbezne,
vdaka comu maju velkl odolnost v tahu. Okrem fixacie svalov maju slachy aj délezitu
ochrannu ulohu, kedzZe vdaka ich pruznosti zabranuju poskodeniu svalov, a to najma pocas

zvysenej fyzickej zataze v krajnych polohach daného kibu.

Tendinézy alebo tendinopatie predstavuju degenerativne zmeny sliach, ktoré
/Q zvysuju riziko vzniku zraneni. Tendinopatické Slachy su charakterizované

znizenou kvalitou komponentov, zvysenou bunkovou smrtou a dlhsie

posobiacim zapalovym procesom.

Geneticky zaklad tendinopatii je zalozeny na viacerych mutaciach, ktoré
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ovplyvnuju prave vyssie uvedené faktory. Jednotlivé polymorfizmy v génoch

kédujucich kolagény vplyvaju na ich samotnu kvalitu, pricom urcité mutacie
vedu k tvorbe menej kvalitnych proteinov so znizenou odolnostou voci vonkajsim

fyzickym vplyvom.
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Oprava poskodenia Sliach je zabezpeena prostrednictvom zapalového procesu, pocas
ktorého dochadza k regeneracii. Z tohto hladiska predstavuje zdpal esencialny proces.
Predizena zapalova reakcia méa véak negativny dopad na regeneraciu. DIhodoby, chronicky
zapal vedie k zhorseniu odolnosti Slachy, to znamen3, ze Slachy su citlivejSie na poskodenie,

sU bolestivé a preto mbézu obmedzovat nas kazdodenny Zivot.

S/ So zapalovymi procesmi boli asociované viaceré polymorfizmy, ktoré ovplyvnuju
dizku rekonvalescencie, resp. dobu regeneracie. V pripade pritomnosti
Specifickych polymorfizmov trva zapalovy proces dlhsie, pricom dochadza k
oslabeniu kolagénovej struktury sliach a zhorsenému hojeniu, ¢o v kone¢nom
doésledku vedie k vyssej pravdepodobnosti vzniku zranenia pocas zvysenej
fyzickej zataze.

Nakolko dizka doby regeneracie pozatazovych zraneni je medzi jednotlivcami
rozdielna, kazdy jedinec sa musi individualne prispoésobit svojmu ¢asu,
potrebnému na zotavenie. Nedostatoéna dizka regeneracie, v pripade opatovnej

nadmernej fyzickej zataze, zvysuje pravdepodobnost poskodenia sliach.
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