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Недавние исследования показали ассоциацию полиморфизма rs1614148 гена фактора, индуциру-
емого гипоксией 1 семейства Egl-9 (EGLN1) с максимальным потреблением кислорода (МПК) у 
нетренированных лиц. Изучение ассоциации данного полиморфизма с аэробной работоспособ-
ностью у спортсменов, а также с гематологическими показателями ранее не проводилось. Целью 
исследования явилось изучение ассоциации полиморфного маркера rs1614148 гена EGLN1 с аэ-
робной работоспособностью и гематологическими показателями спортсменов разной специали-
зации и квалификации. Было обследовано 1309 спортсменов, специализирующихся в различных 
видах спорта (538 женщин 21.9 ± 4.1 лет, 771 мужчина 22.4 ± 4.8 лет). На момент обследования 
132 спортсмена имели квалификацию заслуженного мастера спорта (ЗМС), 331 – мастера спорта 
международного класса (МСМК), 444 – мастера спорта (МС), 257 – кандидата в мастера спорта 
(КМС) и 145 – массовые спортивные разряды. Группу сравнения составили 284 чел., не зани-
мающихся спортом (44.5 ± 4.1 лет). ДНК выделяли из клеток буккального эпителия либо лей-
коцитов венозной крови. Генотипирование проводили с помощью ПЦР в реальном времени, 
либо микрочипового анализа. У спортсменов проводили оценку аэробной работоспособности 
с помощью спироэргометрии (n = 259), а также определяли значения гематологических пара-
метров (n = 240). Обнаружено преобладание rs1614148*A аллеля как среди высококвалифициро-
ванных спортсменов, так и в общей группе спортсменов, тренирующих выносливость (стайе-
ров), по сравнению со спортсменами скоростно-силовой направленности (26.3% против 15.8%,  
χ2 = 3.81, отношение шансов (Odds Ratio, OR) OR = 1.90, p = 0.025). У стайеров уровня МСМК 
и ЗМС установлена ассоциация генотипа rs1614148 AA гена EGLN1 с более высоким МПК  
(р = 0.047), что соответствует данным литературы. Влияние полиморфизма гена EGLN1 на ге-
матологические показатели обнаружено не было. Таким образом, rs1614148*A аллель превали-
рует в группе стайеров, что может быть обусловлено его ассоциацией с высокими аэробными 
возможностями. 
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Во время интенсивных физических нагрузок, 
при несоответствии между возрастающим кисло-
родным запросом и текущим потреблением кисло-
рода работающими мышцами у спортсменов может 
возникнуть артериальная гипоксимия [1, 2]. В за-
висимости от продолжительности максимальных 
нагрузок (2–10 мин) разные авторы регистрирова-
ли снижение сатурации до 80–90%, что приводило 

к снижению общего количества O2, доставляемого 
к тканям [1, 3, 4]. Роль артериальной гипоксемии 
как лимитирующего фактора показана в экспери-
ментах с дыханием нормоксической и гиперокси-
ческой газовой смесью во время теста с непрерыв-
но повышающейся нагрузкой до отказа [5].

Важнейшая роль в процессах адаптации 
организма к гипоксии принадлежит кисло- 



	 АССОЦИАЦИЯ ПОЛИМОРФНОГО МАРКЕРА rs1614148� 53

ФИЗИОЛОГИЯ ЧЕЛОВЕКА том 50 № 6 2024

родчувствительному протеиновому комплексу, об-
ладающему транскрипционной активностью, фак-
тору, индуцируемому гипоксией (hypoxia inducible 
factor – HIF) [6]. Комплекс HIF является гетеро-
димером, состоящим из одной альфа-субъединицы 
(HIFα) и одной бета-субъединицы (HIFβ). HIFα 
существует в виде множества изоформ (HIF1α, 
HIF2α и HIF3α) с различными биологическими 
свойствами [7].

В настоящее время известно более 100 генов, 
активируемых HIF, поэтому опосредованно этот 
фактор транскрипции влияет на поддержание го-
меостаза железа, энергетического обмена, баланс 
про- и антиоксидантов в клетках, активацию ин-
гибиторов апоптоза и образование новых сосудов 
[8–11]. Индивидуальные генетические особенно-
сти, обусловливающие адаптацию к гипоксиче-
ским воздействиям, могут в таком случае влиять и 
на уровень максимального потребления кислорода 
(МПК) [12–15]. 

В физиологических условиях (в условиях нор-
моксии (21% O2)) содержание HIF-1α в клетке ми-
нимально за счет его протеасомной деградации 
[16], происходит гидроксилирование двух остатков 
пролина внутриклеточными ферментами – про-
лил-гидролазами (PHD) [17]. Одним из генов, ко-
торый кодирует пролил-гидроксилазу 2 (EGLN1/
PHD2), является ген EGLN1 (Egl-9 Family Hypoxia 
Inducible Factor 1). В условиях гипоксии наблюда-
ется снижение транскрипционной активности гена 
EGLN1, что приводит к повышению экспрессии 
гена HIF-1α [18]. 

Ранее была показана ассоциация однону-
клеотидного полиморфизма (SNP) гена EGLN1 
(rs1769793) с уровнем МПК (rs1769793*Т аллель 
был ассоциирован с более высоким значением 
МПК), измеренным в условиях высокогорья у ке-
чуа и в смоделированных гипоксических условиях, 
путем снижения фракционной концентрации O2 до 
~ 12.6%, у нетренированных лиц, проживающих на 
уровне моря [13, 14]. Также авторами было показа-
но, что у людей, проживающих на большой высо-
те, наблюдалось увеличение частоты аллелей гена 
EGLN1, ассоциированных с высокими аэробными 
возможностями [13]. Эти результаты демонстри-
руют, что гены, ассоциированные с адаптацией к 
высокогорью, также могут быть ассоциированы с 
физической работоспособностью.  

В то же время ассоциация генетического марке-
ра rs1769793 с МПК у тренированных лиц ранее не 
изучалась. Также не сравнивались частоты аллелей 
между спортсменами и контрольной группой или 
между спортсменами разной специализации. Из-
вестно, что аллель rs1614148*А на 100% сцеплен с 
аллелем rs1769793*Т (D' = 1.00, r2 = 1) (https://pubs.
broadinstitute.org/mammals/haploreg/haploreg.php), что 
позволяет использовать его в качестве предиктора 

rs1769793*Т со 100%-й точностью. В связи с этим 
можно предполагать, что аллель rs1614148*А гена 
EGLN1 может быть ассоциирован с аэробной ра-
ботоспособностью спортсменов.

Цель исследования – изучение ассоциации по-
лиморфного маркера rs1614148 гена EGLN1 с аэ-
робной работоспособностью и гематологическими 
показателями спортсменов разной специализации 
и квалификации.

МЕТОДИКА

В исследовании были использованы два подхода 
изучения ассоциации полиморфизма rs1614148 гена 
EGLN1 с аэробной работоспособностью спортсме-
нов. Первый подход заключался в сравнении ча-
стот встречаемости аллелей и генотипов полимор-
физма rs1614148 гена EGLN1 в группах спортсме-
нов, тренирующих выносливость, спортсменов 
скоростно-силовых видов спорта и контрольной 
группы. При втором подходе применяли анализ 
ассоциаций генотипов и аллелей полиморфизма 
с фенотипическими показателями у спортсменов.

Для проведения исследования сравнения ча-
стот генотипов и аллелей полиморфизма rs1614148 
гена EGLN1 было обследовано 1309 спортсменов, 
из них 538 женщин в возрасте 21.9 ± 4.1 лет и 771 
мужчин 22.4 ± 4.8 лет, специализирующихся в раз-
личных видах спорта. Группу сравнения составили 
284 чел. в возрасте 44.5 ± 4.1 лет, не занимающиеся 
спортом (рис. 1).

Спортсмены были поделены на две группы в за-
висимости от направленности физических нагру-
зок на спортсменов, развивающих выносливость 
(биатлон, лыжные гонки, спортивная ходьба, пла-
вание на дальние дистанции, триатлон, бег на 3–10 
и более км, академическая гребля) (n = 376) и ско-
рость/силу (единоборства, прыжки, циклические 
виды спорта на короткие дистанции) (n = 933). На 
момент обследования 463 спортсмена были заслу-
женными мастерами спорта (ЗМС) и мастерами 
спорта международного класса (МСМК) (“высо-
коквалифицированные”), 701 – мастерами спорта 
(МС) и кандидатами в мастера спорта (КМС) и 145 
– имели массовые спортивные разряды. 

При оценке ассоциации генотипов и аллелей с 
МПК принимали участие 259 спортсменов различ-
ных видов спорта: 99 женщин и 160 мужчин; при 
оценке с гематологическими показателями – 240 
спортсменов: 103 женщины и 137 мужчин. Более 
подробное описание групп обследованных пред-
ставлено в табл. 1.

Генетические методы исследования. Для изу-
чения полиморфизма rs1614148 гена EGLN1 ис-
пользовали образцы геномной ДНК, выделенные 
из эпителиальных клеток буккального эпителия  
(n = 497), полученные с помощью соскоба 
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одноразовым зондом, а также использовали образ-
цы ДНК испытуемых, выделенных из лейкоцитов 
венозной крови (n = 1096). ДНК выделяли сор-
бентным способом в соответствии с прилагаемой 
инструкцией к комплекту реагентов для экстрак-
ции ДНК “АмплиПрайм ДНК-сорб-В” (“Некст-
Био”, Россия). Генотипирование образцов про-
водили в дубликате с помощью ПЦР в реальном 
времени CFX96 (Bio-Rad, США) с использованием 
реагентов Тест-ген (Россия) согласно инструкции 
производителя (n = 497). Компоненты реакци-
онной смеси на постановку реакции одной про-
бы включали в себя 4 мкл смеси для ПЦР, 2 мкл 

Taq-полимеразы, 3 мкл деионизованной воды и  
1 мкл исследуемого образца. Амплификацию про-
водили при следующих условиях 95 ℃ – 2 мин,  
40 циклов: 94 ℃ – 10 с, 60 ℃ – 30 с с детекцией 
флуоресценции по каналу FAM (Fluorescein amidites) 
для аллеля A и VIC (2′-chloro-7′phenyl-1,4-dichloro-
6-carboxy-fluorescein) для аллеля С полиморфиз-
ма rs1614148 гена EGLN1. Для анализа результа-
тов 1096 образцов были использованы ДНК-чипы 
HumanOmni1-Quad BeadChips (Illumina Inc., США) 
согласно инструкции производителя, как было 
описано ранее [19]. 

Исследование фенотипических показателей. 
Определение МПК у гребцов-академистов про-
водили в тесте со ступенчато повышающейся на-
грузкой на механическом гребном эргометре PM 3 
(Concept II, США). У спортсменов, занимающих-
ся лыжными гонками, биатлоном, лыжным дво-
еборьем, спортивной – на тредбане Saturn (НР 
Сosmos, Германия). МПК у конькобежцев, велоси-
педистов определяли с помощью теста со ступен-
чато повышающейся нагрузкой на велоэргометре с 
электромагнитным сопротивлением Ergoselect 200K 
(Ergoline, Германия). Определение МПК у греб-
цов-байдарочников проводили с помощью теста 
со ступенчато повышающейся нагрузкой на греб-
ном тренажере конструкции Г.М. Ефремова с под-
вижной платформой и противовесом, моделирую-
щим величину сопротивления водной среды. МПК 
определяли с использованием системы газоанализа 
MetaLyzer II и MetaMax 3B (Cortex, Германия), бра-
ли усредненные за последние 30 с каждой ступени 
теста показатели газообмена. 

Протокол нагрузки, использованный у всех 
испытуемых, был одинаковым и представлял со-
бой плавно возрастающую нагрузку. На тредбане 
Saturn: первые 2 мин отмечали плавное увеличе-
ние скорости от 0 до 7 км/ч, в дальнейшем ско-
рость плавно возрастала на 1 км/ч каждую минуту. 

1. Сравнение частот встречаемости аллелей
rs1614148и генотипов полиморфизма гена EGLNI

2. Анализ ассоциаций генотипов и аллелей полиморфизма
с фенотипическими показателями у спортсменов

Экспериментальные группы ( = 1593)n

Спортсмены
( = 1309)n

Спортсмены
( = 240)n

Спортсмены
( = 259)n

Контрольная
группа ( = 284)n

Гематология

МПК

Рис. 1. Количественная характеристика обследован-
ных групп.
МПК – максимальное потребление кислорода.

Таблица 1. Общая характеристика спортсменов, принявших участие в анализе ассоциаций генотипов и алле-
лей полиморфизма rs1614148 гена EGLN1 с фенотипическими показателями (M ± m)

П
ок

аз
ат

ел
ь МПК (n = 259) Гематология (n = 240)

выносливость сила/скорость выносливость сила/скорость

муж  
(n = 86)

жен  
(n = 54)

муж  
(n = 74)

жен  
(n = 45)

муж 
(n = 56)

жен  
(n = 33)

муж  
(n = 81)

жен  
(n = 70)

Возраст, 
лет 20.7 ± 5.3 21.4 ± 4.7 18.1 ± 3.7 19.4 ± 5.1 20.3 ± 4.7 19.9 ± 4.1 20.3 ± 4.9 17.9 ± 4.3

Рост, см 180.3 ± 12.2 168.9 ± 6.9 179.5 ± 8.5 172.1 ± 6.9 180.9 ± 11.2 166 ± 8.3 177.5 ± 12.4 166.9 ± 8.6

Вес, кг 72.1 ± 16.6 61.3 ± 9.1 69.7 ± 11.5 62.1 ± 9.2 72.9 ± 15.6 55.6 ± 8.3 70.5 ± 15.5 60.5 ± 11.2

Примечание: МПК – максимальное потребление кислорода. n – количество обследованных спортсменов.
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Угол наклона беговой дорожки в ходе всего теста 
составлял 1 град. На эргометре Concept 2 нагрузка 
начиналась с 50 Вт и увеличивалась каждые 2 мин 
(длительность ступени) на 30 Вт. Тест выполнялся 
до отказа. 

Гематологические показатели определяли с 
помощью автоматических анализаторов Sysmex 
ХЕ2100 и МЕК 7222К (Sysmex Corporation, Япо-
ния). Оценивали общее число эритроцитов (RBC, 
10^9/л), содержание гемоглобина (HGB, г/л), сред-
ний объем отдельного эритроцита (MCV, фл), ге-
матокрит (HCT, %), среднее содержание и кон-
центрацию гемоглобина в эритроците (MCH, пг и 
МСНС, г/л соответственно), содержание тромбо-
цитов (PLT, 10^9/л). Забор венозной крови прово-
дили натощак в утренние часы на следующий день 
после дня отдыха (без тренировок) с обязательным 
исключением курения и приема алкоголя непо-
средственно перед исследованием.

Методы статистической обработки. Статисти-
ческие тесты проводили с использованием про-
граммы STATISTICA 10.0 (StatSoft, США). Про-
верку распределения непрерывных переменных 
проводили с использованием теста Колмогорова–
Смирнова. Значимость различий в частоте аллелей 
и генотипов между сравниваемыми выборками, а 
также соответствие распределения генотипов рав-
новесию Харди–Вайнберга определяли с исполь-
зованием критерия хи-квадрат (χ2). В случае ста-
тистически значимых различий силу ассоциаций 
оценивали в значениях показателя соотношения 
шансов (Odds Ratio, OR) с указанием 95% довери-
тельного интервала (confidence interval, CI). Раз-
личия считали значимыми при р < 0.05. Для вы-
явления отдельного, а также сочетанного влияния 
факторов проводили многофакторный дисперси-
онный анализ Factorial ANOVA с выделением фак-
торов: “генотип” (АА и АС + СС), “направленность 
физических нагрузок” (выносливость и сила/ско-
рость), “квалификация” (высококвалифицирован-
ные (МСМК и ЗМС), квалифицированные (МС 
и КМС), спортивные разряды). Поскольку зада-
чей исследования являлось изучение влияния по-
лиморфизма rs1614148 гена EGLN1 на аэробную 
работоспособность спортсменов, рассматривали 
только эффекты фактора «генотип» и взаимодей-
ствия, включающие этот фактор. При проведении 
множественных сравнений проводили апостери-
орный тест с поправкой Бонферрони. Непрерыв-
ные переменные (гематологические показатели и 
МПК) были представлены как среднее значение ± 
стандартное отклонение (M ± m). 

РЕЗУЛЬТАТЫ ИССЛЕДОВАНИЯ 
И ИХ ОБСУЖДЕНИЕ

Сравнительная оценка частот генотипов и 
аллелей в группах. Распределение генотипов 

полиморфизма rs1614148 гена EGLN1 соответство-
вало равновесию Харди–Вайнберга в общей груп-
пе спортсменов, а также во всех тестируемых груп-
пах отдельно (p > 0.05). 

Частота генотипа АА была статистически зна-
чимо выше у спортсменов, тренирующих вынос-
ливость (стайеров) по сравнению со спортсмена-
ми скоростно-силовой направленности (χ2 = 3.0,  
OR = 1.65 (95% CI 0.97-2.80)), при сравнении с кон-
трольной группой значимых различий не было. 
Также у стайеров частота генотипа АС была ниже 
по сравнению со спортсменами скоростно-си-
ловых видов спорта (χ2 = 3.51, OR = 0.77 (95% CI  
0.59-1.00)) и контрольной группой (χ2 = 3.1,  
OR = 0.73 (95% CI 0.52-1.01)) (табл. 2).  

Также был проведен частотный анализ только 
у высококвалифицированных спортсменов (ЗМС 
+ МСМК). Было установлено, что у стайеров ста-
тистически значимо превалирует частота аллеля 
rs1614148*A гена EGLN1 по сравнению со спор-
тсменами скоростно-силовой направленности 
(26.3% против 15.8%; χ2 = 3.81, OR = 1.90 (95% CI 
1.04-3.49), p = 0.025), но не с контрольной груп-
пой (23.6%; χ2 = 0.23, OR = 1.1 (95% CI 0.72-1.8),  
р = 0.31).  

Частота встречаемости аллелей полиморфизма 
rs1614148 гена EGLN1 у российских спортсменов 
и у лиц контрольной группы соответствовала рас-
пределению аллелей у европейцев (данные проекта 
«1000 геномов», Project Phase 3, Ensembl 2019. http://
www.ensemb.org). Встречаемость аллеля rs1614148*А в 
обследуемых группах спортсменов без учета их ква-
лификации соответствовала 21%, в контрольной 
группе составила 23.7%. По данным литературы, 
распространенность минорного аллеля в различ-
ных популяциях мира в среднем составляет 24%, 
у населения Южной и Восточной Азии снижается 
до 3.3%, тогда как наибольшая втречаемость ал- 
леля *А установлена у латиноамериканцев (35.6%) 
(UKB Neale v2 (2018), https://genetics.opentargets.org/). 

Ассоциация аллелей и генотипов полиморфизма 
rs1614148 гена EGLN1 с фенотипическими признака-
ми. Одним из основных показателей функциональ-
ного состояния спортсмена, определяющим аэроб-
ную работоспособность, является максимальное 
потребление кислорода [2].

С помощью многофакторного дисперсионного 
анализа было установлено, что на уровень МПК у 
спортсменок влияли такие факторы, как “квалифи-
кация” (F = 10.1, р = 0.001), “направленность нагру-
зок” (F = 19.3, р = 0.00003), но при этом влияния 
фактора “генотип” на показатель не обнаружено  
(F = 0.6, р = 0.43). 

У мужчин-спортсменов  на МПК помимо 
фактора “квалификация” (F = 13.5, р = 0.0003), 
“направленность нагрузок” (F = 4.8, р = 0.03), 
установлено совместное влияние факторов 
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“квалификация+генотип” (F = 4.2, р = 0.04). У вы-
сококвалифицированных спортсменов носите-
лей генотипа rs1614148 АА уровень МПК составил  
73.2 ± 8.13 мл/мин, у лиц с *С аллелем – 63.06 ±  
± 6.87 мл/мин (СС и АС генотипы, n = 26,  
р = 0.047). У спортсменов уровня МС и КМС, име-
ющих АА генотип, МПК составил 67.75 ± 0.35 мл/
кг/мин, у обладателей аллеля *С (СС и АС гено-
типы) – 58.99 ± 9.84 мл/кг/мин (n = 48, р = 0.21). 
У спортсменов-разрядников, имеющих аллель *С 
в своем генотипе, МПК составил 49.01 ± 7.37 мл/
мин/кг, и у обладателей генотипа АА – 49.75 ±  
± 8.09 мл/мин/кг (n = 86, р = 0.84). 

Полиморфизм rs1614148 (АА, АС или СС) гена 
EGLN1 объяснял 0.07% дисперсии МПК как ос-
новной эффект (р = 0.046) и 0.26% дисперсии как 
эффект взаимодействия (р = 0.031).

В исследовании T.D. Brutsaert et al. [13] было по-
казано, что значение МПК в зависимости от носи-
тельства генотипов полиморфизма rs1769793 гена 
EGLN1 имело статистически значимое отличие:  
генотип ТТ = 34.16 ± 0.98 мл/мин/кг, генотипы  
CT = 31.98 ± 0.40 мл/мин/кг, и CC = 30.50 ±  
± 053 мл/ мин/кг. 

В исследовании G. Liu et al. [14] было установ-
лено, что аллель rs1769793*T (EGLN1) снижает 

экспрессию гена EGLN1 в скелетных мышцах и 
гиппокампе человека, что в свою очередь способ-
ствует более высокой транскрипционной активно-
сти HIF-1α и обеспечивает повышенную аэробную 
работоспособность организма при гипоксии. Со-
гласно данным портала GTEx, аллель rs1614148*А 
(EGLN1) также приводит к снижению экспрессии 
гена в различных тканях человека: цельной крови 
(р = 4.5е-9), в коже (голень) (р = 0.000001), в по-
перечной ободочной кишке (р = 0.00004), в мыш-
цах (р = 0.000071) (https://gtexportal.org/home/snp/
rs1614148). В связи с этим можно предположить, 
что обнаруженное нами повышение МПК у спор-
тсменов-мужчин, имеющих генотип АА (EGLN1) 
обусловлено, в том числе, снижением экспрес-
сии гена EGLN1, и как следствие, ускоренными 
адаптивными изменениями в клеточном метабо-
лизме [20].

Средние значения гематологических показате-
лей у спортсменов с учетом генотипов полимор-
физма гена EGLN1 независимо от их специализа-
ции и квалификации представлены в табл. 3.

У спортсменов-мужчин при включении в ана-
лиз факторов “квалификация” и “направленность 
нагрузок” было установлено, что на все изучае-
мые показатели крови оказывал влияние фактор 

Таблица 2. Сравнительный анализ частоты аллелей и генотипов полиморфизма rs1614148 гена EGLN1 у спор-
тсменов и контрольной группы 

Общая группа спортсменов

Группы  
спортсменов n

частота генотипов, % (абс. знач.)
p1 p2 p3

частота  
минорного  
аллеля, %  

(абс. знач.)
p

CC AC AA А

Виды спорта  
на выносливость 376 64.36 (242) 29.25 (110) 6.38 (24)

0.04 0.03 0.15
21.01 (158)

0.43
Скоростно-силовые  
виды спорта 933 61.2 (571) 34.83 (325) 3.96 (37) 21.38 (399)

Контроль 284 58.30 (165) 36.04 (102) 5.65 (16) 0.41 0.03 0.06 23.67 (134) 0.13

Высококвалифицированные спортсмены

Виды спорта  
на выносливость 59 55.9 (33) 35.6 (21) 8.5 (5)

0.24 0.08 0.034
26.3 (31)

0.025
Скоростно-силовые  
виды спорта 73 72.6 (53) 23.3 (17) 4.1 (3) 15.8 (23)

Примечание: p1 – уровень значимости при сравнении частоты АА генотипа у стайеров и спортсменов скоростно-силовой 
направленности, а также контрольной группы; p2 – уровень значимости при сравнении частоты АС генотипа у стайеров 
и спортсменов скоростно-силовой направленности, а также контрольной группы; p3 – уровень значимости при сравне-
нии частоты СС генотипа у стайеров и спортсменов скоростно-силовой направленности, а также контрольной группы. 
р – уровень значимости при сравнении частот аллелей у стайеров и спортсменов скоростно-силовой направленности, а 
также контрольной группы.
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“квалификация”, тогда как непосредственного 
влияния направленности нагрузок и полиморфиз-
ма rs1614148  гена EGLN1 обнаружено не было. 
Взаимодействие факторов “генотип + квалифика-
ция” оказало влияние только на MCV (F = 2.76,  
p = 0.03). Наибольшее значение MCV было у спор-
тсменов уровня МСМК и ЗМС, имеющих в своем 
генотипе аллель *С (АС и СС генотипы) (93.5 ± 3.2 
фл и 93.2 ± 3.1 фл соответственно), что статистиче-
ски значимо выше по сравнению со спортсменами, 
имеющими массовые спортивные разряды (АА 82.3 
± 5.0 фл, АС 83.18 ± 3.84 фл, СС 84.55 ± 3.27 фл,  
p < 0.001).

У спортсменок влияния фактора “генотип”, а 
также взаимодействия данного фактора с другими 
изучаемыми факторами установлено не было. 

В нескольких исследованиях сообщалось, что 
были обнаружены полиморфизмы в гене EGLN1, 
ассоциированные с низкой концентрацией Hb [21, 
22]. Тогда как для жителей Анд характерна, наобо-
рот, относительно высокая концентрация Hb [23]. 
Y. Yasukochi et al. [23] установили, что у жителей 
Анд частоты гаплотипов EGLN1 коррелировали с 
уровнем гемоглобина независимо от пола или вы-
соты над уровнем моря. Авторы предположили, что 
относительно высокие уровни гемоглобина у жите-
лей Анд могут быть частично объяснены генетиче-
скими вариантами гена EGLN1. 

Исследуемый полиморфизм rs1614148 гена 
EGLN1 находится в межгенной области. Буквенная 
замена C/A в данном локусе может играть важную 
роль в транскрипционной активности самого гена 
EGLN1, а также кодируемый белок EGLN1 может 
взаимодействовать с рядом других белков (в том 
числе HIF1A) или нуклеотидной последовательно-
сти, усиливая его активность (https://www.genecards.
org/cgi-bin/carddisp.pl?gene=EGLN1). По крайней 
мере, данные портала GTEx указывают на то, что 

полиморфизм rs1614148 является функциональным 
(влияет на экспрессию генов в различных тканях) 
(https://gtexportal.org/home/snp/rs1614148). Для луч-
шего понимания молекулярного механизма взаи-
мосвязи данного генетического маркера с физио-
логическими особенностями спортсменов требу-
ются дальнейшие исследования. 

ЗАКЛЮЧЕНИЕ

Настоящее исследование продемонстрировало 
ассоциацию генотипа rs1614148 AA гена EGLN1 с 
более высоким МПК у спортсменов-мужчин. Уста-
новлено преобладание аллеля rs1614148*А среди 
спортсменов, развивающих выносливость, незави-
симо от их квалификации, по сравнению со спор-
тсменами скоростно-силовой направленности. 
Ассоциаций полиморфизма rs1614148 гена EGLN1 
с гематологическими параметрами, как у мужчин, 
так и у женщин обнаружено не было. Дисперсион-
ный анализ в большинстве случаев не выявил вли-
яния исследуемого полиморфизма на изучаемые 
показатели.

Настоящее исследование имеет некоторые огра-
ничения. Исследование ассоциаций генотипов и 
аллелей полиморфизма с фенотипическими пока-
зателями проводили у ограниченного количества 
высококвалифицированных спортсменов. Для 
подтверждения ассоциации маркера с аэробной ра-
ботоспособностью, а также для уменьшения доли 
ложноположительных ассоциаций следует прове-
сти дополнительные исследования полиморфного 
маркера rs1614148 гена EGLN1 на большей выбор-
ке спортсменов, а также необходимо воспроизве-
дение результатов исследований на независимых 
выборках. 

Стоит отметить, что однонуклеотидные поли-
морфизмы, ассоциированные с фенотипическими 
признаками и предрасположенностью к развитию 

Таблица 3. Гематологические показатели у спортсменов при разных генотипах полиморфизма rs1614148 гена 
EGLN1 (M ± m)

Показатель
Генотип АА Генотип АС Генотип СС

муж. (n = 7) жен. (n = 7) муж. (n = 47) жен. (n = 32) муж. (n = 80) жен. (n = 57)

HGB, г/л 158.3 ± 10.3 141.3 ± 12.9 154.38 ± 13.0 137.2 ± 15.1 154.7 ± 10.6 136.2 ± 20.4

RBC,10^9/л 5.2 ± 0.25 4.6 ± 0.4 5.1 ± 0.3 4.5 ± 0.5 5.0 ± 0.3 4.6 ± 0.3

MCH, пг 30.7 ± 1.5 30.9 ± 1.7 30.6 ± 1.7 30.3 ± 2.1 30.8 ± 1.3 30.3 ± 1.5

MCHC, г/л 342.7 ± 13.3 346.6 ± 14.6 342.8 ± 10.2 337.5 ± 11.0 344.0 ± 12.7 339.4 ± 11.9

MCV, фл 89.6 ± 6.4 89.4 ± 6.5 89.3 ± 6.3 89.9 ± 6.0 89.7 ± 5.2 88.9 ± 5.4

HCT, % 46.3 ± 4.6 40.9 ± 4.9 45.1 ± 4.6 40.8 ± 4.6 45.1 ± 3.7 40.7 ± 3.6

PLT, 10^9/л 266.9 ± 71.1 280.3 ± 95.3 238.5 ± 46.8 303.4 ± 70.9 252.8 ± 63.9 277.4 ± 59.8
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физических качеств, следует учитывать в системах 
многовариантного прогнозирования, поскольку 
они связаны с полигенным наследованием.
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Recent studies have shown an association between the rs1614148 polymorphism of the Egl-9 family 
hypoxia-inducible factor 1 (EGLN1) gene and maximal oxygen consumption (VO2) in untrained 
individuals. The association of this polymorphism with aerobic performance in athletes and with 
haematological parameters has not been previously investigated. The aim of this study was to investigate 
the association of the polymorphic marker rs1614148 of the EGLN1 gene with aerobic performance 
and haematological parameters in athletes of different specialisations and qualifications. 1309 athletes 
specialised in different sports were studied (538 females 21.9 ± 4.1 years, 771 males 22.4 ± 4.8 years). 
At the time of the survey, 132 athletes had the qualification of Honoured Master of Sports (HMS), 
331 – International Master of Sports (IMS), 444 – Master of Sports (MS), 257 – Candidate Master 
of Sports (CMS) and 145 – popular sports categories. The control group consisted of 284 non-athletes 
(44.5 ± 4.1 years). DNA was isolated from buccal epithelial cells or from venous blood leukocytes. 
Genotyping was performed by real-time PCR or microarray analysis. Athletes were assessed for 
aerobic performance using spiroergometry (n = 259) and haematological parameters were determined  
(n = 240). A predominance of the rs1614148*A allele was found both in highly qualified athletes and in the 
general group of endurance athletes (stayers) compared to speed athletes (26.3% versus 15.8%, χ2 = 3.81,  
OR = 1.90, p = 0.025). An association of the rs1614148 AA genotype of the EGLN1 gene with higher BMD  
(p = 0.047) was observed in the IMS and HMS group, which is consistent with literature data. No effect 
of the EGLN1 gene polymorphism on haematological parameters was found. Thus, the rs1614148*A allele 
predominates in the group of stayers, which may be due to its association with high aerobic capacity.

Keywords: polymorphism, gene, genotype, hypoxia, endurance, hematological parameters, maximum 
oxygen consumption, highly skilled athletes.


