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摘 要：目的：比较候选基因位点在优秀柔道运动员和普通人之间的差异，确定与优秀柔道

运动员爆发力相关的敏感基因位点，探讨基因选材成为辅助运动员选材方法的可行性。方

法：通过查阅文献确定与爆发力相关的位点作为候选基因位点。54名汉族优秀柔道运动员（J

组）和180名北京体育大学汉族普通大学生（C组）作为研究对象。采用一次性口腔拭子对受

试者提取口腔脱落细胞，采集DNA样本，应用SNaPshot技术对受试者的爆发力基因位点进行

SNP分型，将 J组与C相比较，分析各组基因型和等位基因分布特征，筛选出与优秀柔道运动

员相关联的爆发力基因位点。每组的基因分型结果均进行Hardy-Weinberg平衡检验，当P＞

0.05时，说明基因型分布符合Hardy-Weinberg平衡定律。每组的基因型与等位基因分布数据

均采用卡方检验，将P＜0.05定义为两组的基因型与等位基因分布具有统计学意义。结果：

1）ACTN3 基 因 rs1815739 位 点 、ADBR3 基 因 rs4994 位 点 、CNTFR 基 因 rs3808871 和

rs41274853 位点、PPARα基因 rs4253778 位点、VDR 基因 rs7975232 和 rs2228570 位点以及

ACE基因 rs1799752位点的基因型分布在各组中符合Hardy-Weinberg平衡定律（P＞0.05）；2）

ACTN3基因 rs1815739位点、CNTFR基因 rs41274853位点的基因型分布与等位基因分布在

优秀柔道运动员和普通人之间差异具有统计学意义（P＜0.05）。结论：ACTN3 基因

rs1815739位点、CNTFR基因 rs41274853位点可确定为与我国优秀柔道运动员爆发力存在关

联的基因位点，日后可作为基因选材的分子标记。
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Abstract: Objective: To compare the difference of candidate gene loci between excellent judo

athletes and ordinary people, to determine the sensitive gene loci related to explosive power of

excellent judo athletes and to explore the feasibility of gene selection as an auxiliary athlete se‐

lection method. Methods: The loci related to explosive power quality were identified as the can‐

didate gene loci by consulting the literature. In total 54 excellent judo athletes of Han nationali‐

ty (group J) and 180 ordinary university students of Han nationality from Beijing Sport Univer‐

sity (group C) were selected as the subjects of this experiment. Using disposable oral swab, oral

exfoliated cells were extracted and DNA samples were collected. SNaPshot technique was used

to conduct SNP genotyping of the explosive force gene loci of the subjects and group J was

compared with group C to analyze the genotype and allele distribution characteristics of each

group, so as to screen out the explosive force gene loci associated with excellent judo athletes.

The genotyping results of each group were tested by Hardy-Weinberg equilibrium test, and

when P＞0.05, the genotype distribution was consistent with Hardy-Weinberg equilibrium law.

Chi-square test was performed on the data of genotype and allele distribution in each group, and

P＜0.05 was defined as the genotype and allele distribution of the two groups with statistical

significance. Results: 1) The genotype distribution of ACTN3 gene rs1815739 locus, ADBR3

gene rs4994 locus, CNTFR gene rs3808871 and rs41274853 loci, PPARα gene rs4253778 lo‐

cus, VDR gene rs7975232 and rs2228570 loci, and ACE gene rs1799752 locus in all groups

conformed to Hardy-Weinberg equilibrium law (P＞0.05); 2) the genotype distribution and al‐

lele distribution of ACTN3 gene rs1815739 locus and CNTFR gene rs41274853 locus showed
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statistically significant difference between excellent judo athletes and ordinary people (P＜

0.05). Conclusion: ACTN3 gene rs1815739 locus and CNTFR gene rs41274853 locus can be

identified as the gene loci associated with the explosive force of the excellent judo athletes in

China, which can be used as the molecular marker of gene selection in the future.

Keywords: judo; explosive force; locus; genotype; allele; SNP genotyping
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柔道项目是一个运动强度极大的非周期过程，具有竞

争性与高强度间歇性，需要较高的绝对和相对水平的肌肉

力量，要求运动员在4～5 min内多次发动进攻，瞬间完成复

杂的技术动作（Franchini et al.，2011）。选材是支撑竞技体

育国际竞争力的九大支柱之一，也是决定一个国家竞技运

动水平优劣不可或缺的重要因素（黎涌明 等，2018）。我国

柔道项目的选材经历过 3个阶段，自然选材、经验选材、科

学选材，目前以科学选材为主，主要是结合形态学、身体

素质、生理生化、心理等指标进行选材（何钢 等，2015）。

近年，随着分子遗传学和基因检测技术的不断发展，

通过基因技术对优秀运动员进行基因位点筛选，从而为

早期运动员的培养提高精准性，提高运动员成才率。

通过在 Pubmed、Web of Science、SPORTDiscus、Med‐

line等外文网站搜索“judo”“gene”“explosive force”等关键

词确定与爆发力相关的位点作为候选基因位点，位点选

择依据：所选项目特点与柔道项目类似且在国内外研究

结果为正相关。一项文献检索（1997－2015 年）显示，至

少有 120个遗传标记与优秀运动员状态相关，其中包括 77

个与耐力相关的遗传标记和 43个与爆发力相关的遗传标

记，值得注意的是，在 43 个与爆发力相关的遗传标记中，

ACE 基因 rs4646994 位点、ACTN3 基因 rs1815739 位点和

PPARα基因 rs4253778 位点在 3 项或 3 项以上的研究中被

证明与优秀运动员的爆发力显著相关（Ahmetov et al.，

2015）。因此，以上 3 个位点可纳入本研究的候选基因位

点。杨若愚（2017）在对我国优秀运动员爆发力相关基因

多 态 性 及 其 预 测 模 型 的 研 究 中 发 现 ，ACTN3 基 因

rs1815739、ADBR3 基因 rs4994、CNTFR 基因 rs3808871 和

VDR 基因 rs7975232 位点被证明与中国优秀运动员爆发

力存在相关。因此，将 ADBR3 基因 rs4994、CNTFR 基因

rs3808871 和 VDR 基因 rs7975232 位点纳入本研究的候选

基因位点。国外文献在对 CNTFR 基因与 VDR 基因中常

选取多个位点进行研究，且结果不一，为保证结果的准确

性，将CNTFR基因 rs41274853与VDR基因 rs2228570位点

纳入本研究的候选基因位点（Bahat et al.，2010；Bjork et

al.，2019；Hong et al.，2014；Massidda et al.，2015；Miyamo‐

to-Mikami et al.，2016）。

综上，本研究选用如下候选基因位点：ACTN3 基因

rs1815739 位点、ADBR3 基因 rs4994 位点、CNTFR 基因

rs3808871和 rs41274853位点、PPARα基因 rs4253778位点、

VDR 基 因 rs7975232 和 rs2228570 位 点 及 ACE 基 因

rs1799752位点。

1 研究对象与方法

1.1 研究对象

研究对象分为两组：优秀柔道运动员组与普通组，将

54名汉族优秀柔道运动员组成的优秀柔道运动员组命名

为 J组（165.6±3.7 cm，22.±3.4岁，训练年限9.63±3.30年），

180名汉族普通大学生组成的普通组命名为C组（166.8±

4.5 cm，20.4±2.5 岁）。J 组从国家队以及地方省队选取，

要求运动员等级为国家健将或国际健将，民族为汉族，C

组从北京体育大学本科生中随机招募，要求无任何专业

队运动训练经历，民族为汉族。

1.2 DNA样本的采集

本实验方案通过北京体育大学道德伦理审查专家委

员会的审查（审批编号：2019020H）。受试者的采样均为无

创的唾液采集，在采样前受试者阅读并填写知情同意书。

取口腔脱落细胞：取样前用清水漱口，为了避免样本

不被污染，漱口后勿进食饮料和零食等，漱口后 30 min 由

测试人员拿口腔拭子取样，在口腔左右内壁涂抹 10次，取

样时要注意力度稍大，取样后置于 4 ℃保存。

1.3 DNA的提取

取样后按照口腔试剂盒中的提取步骤进行提取。

1.4 基因分型

采用 SNaPshot 技术对样本进行 SNP 分型。通过反

应，引物延伸一个碱基即终止，再经测序仪检测，根据峰

的移动位置确定该延伸产物对应的 SNP 位点，根据峰的

颜色可得知插入的碱基种类，从而确定该样本的基因

型（图 1）。

1.4.1 PCR引物设计合成

图1 SNapshot原理

Figure 1. SNapshot Principle
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依据NCBI网站公布的基因序列，用 Primer 5.0软件设

计 PCR引物。

1.4.2 扩增反应、延伸反应及纯化

扩增反应、延伸反应及纯化等步骤参考 3730XL 仪器

操作指南进行。

1.4.3 基因分型结果

每个位点对应的位置上如果出现单一的一个较长的

波峰，说明这个基因位点的基因型为纯合型，如果出现两

个连续较短的波峰，说明这个基因位点的基因型为杂合

型（图 2）。

1.5 数理统计

每组的基因分型结果均进行 Hardy-Weinberg 平衡检

验，当 P＞0.05时，说明基因型分布符合Hardy-Weinberg平

衡定律，表明研究对象具有群体代表性。每组的基因型

与等位基因分布数据均采用卡方检验，将 P＜0.05 定义为

两组的基因型分布与等位基因分布差异具有统计学意义。

2 研究结果

2.1 各位点基因分型结果的Hardy-Weinberg平衡检验结果

54 名优秀柔道运动员与 180 名普通大学生各基因位

点经Hardy-Weinberg平衡检验符合Hardy-Weinberg平衡定

律（表 2），表明研究对象具有群体代表性（P＞0.05）。

2.2 各位点基因型分布结果和等位基因分布结果

ACTN3 基因 rs1815739 位点中 J 组 CC 基因型频率显

著高于对照组（P＜0.05；表 3），C 等位基因频率显著高于

对照组（P＜0.05）；CNTFR 基因 rs41274853 位点中 J 组 GG

基因型频率显著高于对照组（P＜0.05），G 等位基因频率

显著高于对照组（P＜0.05）。其余基因位点中基因型频率

与等位基因频率在 J 组和 C 组间的差异无统计学意义

（P＞0.05）。

2.3 两组间各位点基因型分布结果和等位基因分布结果的

统计显著性

ACTN3 基因 rs1815739 位点基因型分布与等位基因

分布在优秀柔道运动员和普通人之间的差异具有统计学

意义（P＜0.01；表 4）；CNTFR 基因 rs41274853 位点基因型

分布与等位基因分布在优秀柔道运动员和普通人之间的

差异具有统计学意义（P＜0.05）。

3 分析与讨论

3.1 ACTN3基因 rs1815739位点与爆发力的关系

本研究发现，优秀运动员（健将级及以上）的 ACTN3

基因 rs1815739 位点基因型分布、等位基因分布与 C 组相

比差异具有统计学意义（P＜0.01；表 4），J组中CC基因型

表1 各基因位点引物名称与引物序列

Table 1 Primer Name and Primer Sequence for Each

Gene Locus

引物名称

1-RS1815739-F

1-RS1815739-R

2-RS4253778-F

2-RS4253778-R

3-RS41274853-F

3-RS41274853-R

4-RS3808871-F

4-RS3808871-R

5-RS7975232-F

5-RS7975232-R

6-RS2228570-F

6-RS2228570-R

7-RS4994-F

7-RS4994-R

8-RS1799752-F

8-RS1799752-R

1-RS1815739-F-YS

2- RS4253778-R-YS

3-RS41274853-F-YS

4-RS3808871-F-YS

5-RS7975232-R -YS

6-RS2228570-F-YS

7-RS4994-F-YS

8-RS1799752-R-YS

引物序列（5'-3'）

GACAGCGCACGATCAGTTCA

CTTGGTGTTGATGTCCTGCG

AATCACTCCTTAAATATGGTGGAA

TGATTTACCTGATGACCACCTGT

GAGAAATCGGATGTGAGAGGC

AGGAGGACCTTTTGCATTCTCT

CATCTGGAGGTCAAGTCCGTT

CCGGGATTAGACTGTGGACG

ATCATCTTGGCATAGAGCAGG

GTATCACCGGTCAGCAGTCAT

GGCACTGACTCTGGCTCTGAC

TTGCAGCCTTCACAGGTCATAG

GCTGGGGAAGTCGCTCTCAT

GCCAGCGAAGTCACGAACAC

CATCCTTTCTCCCATTTCTCTAGAC

CTTAGCTCACCTCTGCTTGTAAGG

CAACACTGCCCGAGGCTGAC

ATGGGAAATGAAGCTTTTGAATC

AGGAGGGCCAGCTTGGTGCG

CCCCGGTGTACCGAACCTTGC

GGTGGGATTGAGC（A/G）GTGAGG

CTGCTTGCTGTTCTTACAGGGA

TGGTCTGGAGTCTCGGAGTCC

GCGAAACCACATAAAAGTGACTGTAT

表2 两组各位点基因分型结果的Hardy-Weinberg平衡检验结果

Table 2 Genotyping Results of Each Locus in Two Groups Test‐

ed by Hardy-Weinberg Equilibrium Test

基因名称

ACTN3

PPARα

CNTFR

CNTFR

VDR

VDR

ADRB3

ACE

位点序号

rs1815739

rs4253778

rs41274853

rs3808871

rs7975232

rs2228570

rs4994

rs4646994

Hardy-Weinberg平衡检验

J组

χ2

0.20

0.08

0.46

2.79

4.84

0.10

0.43

0.31

P

0.91

0.96

0.79

0.25

0.09

0.95

0.81

0.86

C组

χ2

2.23

0.01

1.42

1.78

0.45

0.19

1.12

4.01

P

0.33

1.00

0.49

0.41

0.80

0.91

0.57

0.13

图2 某一样本SNP基因分型结果

Figure 2. Results of SNP Genotyping of a Sample
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频率显著高于 C 组，且 CC 基因型在优秀运动员中的分布

频率高于 CT、TT 基因型频率（表 3），表明该基因多态性

位点与优秀柔道运动员存在关联。

Rodriguez-Romo 等（2013）研究该位点时未发现西班

牙精英男性柔道运动员与普通人之间存在差异，得出

ACTN3 基因 rs1815739 多态性与优秀柔道运动员竞技状

态不显著相关。同样是以优秀柔道运动员为研究对象，

可能是因为基因多态性存在地域、人种的差异，从而引起

结果不一致。

Kikuchi 等（2012）对 日 本 优 秀 摔 跤 运 动 员 进 行

ACTN3 基因多态性分析，发现 ACTN3 基因多态性与日本

优秀摔跤运动员的运动状态有关。该研究结果与本研究

结果一致，可以看出即便两个研究中的实验对象民族不

同，但两个项目的特点类似，均是以高强度对抗的间歇运

动，且以爆发力为主的项目。

杨晓琳等（2010）与李燕春等（2016）在研究该位点时

发现 CC 基因型可作为中国北方汉族举重运动员与中、长

距离游泳运动员选材的分子标记。杨若愚（2017）在中国

优秀运动员爆发力相关基因多态性及其预测模型的研究

中发现，ACTN3 基因 rs1815739 位点与我国优秀运动员的

爆发力存在相关。由此可见，在以我国优秀运动员为研

究对象时，上述研究与本研究结果保持一致，因此，在选

择研究对象时，要保证优秀组与普通组的民族、地区来源

相一致。鉴于全国范围内柔道项目健将数量较少，本研

究在进行两组比较时，保证民族相一致（均为汉族），从而

减小误差，提高实验结果的准确性。

结合该位点发展趋势来看，已被研究证明该位点与

优秀运动员的爆发力存在关联。有研究表明，ACTN3 基

因 rs1815739 位点表现的 CC 基因型与 C 等位基因在速度

和力量素质中占优势（杨若愚，2017；Ahmetov et al.，2015；

Moran et al.，2007；Vincent et al.，2007；Yang et al.，2017）。

上述结果的一致性表明，该位点对肌肉的收缩速度、爆发

力有一定影响。研究表明，ACTN3 基因指导合成的 α-辅

肌动蛋白-3 仅存在于快肌纤维中，α-辅肌动蛋白-3 在肌

肉快速收缩过程中对其进行保护。动物实验表明，含有

α-辅肌动蛋白-3的小鼠模型中无氧代谢酶活性较高（Ma‐

表3 两组各位点基因型分布结果和等位基因分布结果

Table 3 Results of Genotype Distribution and Allele Distribution of Each Locus in Two Groups

基因名称

ACTN3

PPARα

CNTFR

CNTFR

VDR

VDR

ADRB3

ACE

位点序号

rs1815739

rs4253778

rs41274853

rs3808871

rs7975232

rs2228570

rs4994

rs4646994

基因型频率/%

J组

CC

51*

CC

96

GG

72*

CC

63

GG

35

CC

35

AA

9

AA

63

CT

41

GC

4

GA

24

CT

36

GT

59

CT

50

GA

24

CA

31

TT

8

GG

0

AA

4

TT

1

TT

6

TT

15

GG

67

CC

6

C组

CC

28

CC

99

GG

53

CC

63

GG

52

CC

32

AA

1

AA

59

CT

52

GC

1

GA

37

CT

34

GT

42

CT

48

GA

27

CA

31

TT

20

GG

0

AA

10

TT

3

TT

6

TT

20

GG

72

CC

10

等位基因频率/%

J组

C

74*

C

98

G

84*

C

81

G

65

C

60

A

82

A

79

T

26

G

2

A

16

T

19

T

35

T

40

G

18

C

21

C组

C

54

C

99

G

71

C

81

G

73

C

56

A

86

A

75

T

46

G

1

A

29

T

19

T

27

T

44

G

14

C

25

注：*表示与C组比差异显著（P＜0.05，卡方检验）。

表4 两组间（J vs. C）各位点基因型分布与等位基因分布

结果的统计显著性

Table 4 Statistical Significance of Results of Genotype

Distribution and Allele Distribution of Each Locus between

Two Groups（J vs. C）

基因名称

ACTN3

PPARα

CNTFR

CNTFR

VDR

VDR

ADRB3

ACE

位点序号

rs1815739

rs4253778

rs41274853

rs3808871

rs7975232

rs2228570

rs4994

rs4646994

基因型分布

χ2

14.747

1.662

6.770

1.281

5.249

0.913

0.705

0.654

P

0.001**

0.197

0.034*

0.527

0.072

0.634

0.703

0.721

等位基因分布

χ2

14.312

1.705

7.218

0.046

2.370

0.725

0.640

0.536

P

0.000**

0.192

0.007**

0.830

0.124

0.395

0.424

0.464

注：*表示P＜0.05，**表示P＜0.01，J组与C组相比各位点基因型分

布与等位基因分布具有统计学意义。
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carthur et al.，2007；Vincent et al.，2007）。

柔道属于高强度的对抗运动，代谢途径以无氧代谢

为主，爆发力直接影响比赛成绩。本研究证明了基因型

CC 与等位基因 C 对于柔道项目是优势基因型，因此，在

进行运动员选材时可采用该方法辅助运动员选材，从而

提高运动员的成才率，为后续基因选材提供理论依据以

及数据支持。

3.2 CNTFR基因 rs41274853位点与爆发力的关系

本研究发现，优秀运动员（健将级及以上）的 CNTFR

基因 rs41274853位点基因型分布、等位基因分布与C组相

比差异具有统计学意义（P＜0.05；表 4），J组中GG基因型

频率显著高于C组，且GG 基因型在优秀运动员中的分布

频率高于 GA、AA 基因型频率（表 3），表明该基因多态性

位点与优秀柔道运动员存在关联。

Miyamoto 等（2016）以日本精英运动员为研究对象时

发现，该基因位点多态性与国际短跑力量运动员的力量

表型指标显著相关，研究结果与本研究结果保持一致。

本研究结果与杨若愚（2017）等的研究结果不一致。

原因如下：1）选择爆发力项目时存在一定偏差，分析中国

优秀运动员爆发力相关基因多态性及其预测模型的研究

发现，在选择爆发力项目的优秀运动员时涵盖多个项目

（田径、标枪、撑竿跳、跳高、跳远等），多样化的爆发力项

目可能会造成研究结果的多样性；2）研究对象的选择不

够严谨，分析中国优秀运动员爆发力相关基因多态性及

其预测模型的研究发现，对于爆发力组的人员选取并未

控制研究对象的民族一致性，只是保证了人员所从事的

项目均是以爆发力为主的项目，对照组也未保证民族一

致；3）优秀组与普通组的人数比例存在一定偏差，分析中

国优秀运动员爆发力相关基因多态性及其预测模型的研

究发现，优秀组与普通组人数比例约为 1∶1，国内外研究

在进行 SNP 位点分析比对时发现，优秀组与普通组的人

数比例约为 1∶3。因此，本研究在保证爆发力项目独立的

基础上，J 组与 C 组的民族保持一致，J 组与 C 组的人数比

例大约控制在 1∶3。未来，尚需研究进一步证实该位点与

爆发力项目优秀运动员之间的关联。

目前，鲜见国内关于该位点与运动能力的研究，以往

的研究表明，CNTF作为一种神经营养因子可以营养神经

和肌肉，与受体结合后发挥化学传递作用，从而为大多数

神经细胞的生长和分化提供营养（Fraysse et al.，2000；

Gayagay et al.，1998；Guillet et al.，1999）。柔道项目是一

项高强度的对抗运动，肌肉的收缩是在神经的调控下完

成的，提高神经系统的兴奋性可以增加运动单位的募集

效果，从而动员更多的肌纤维参与肌肉的收缩，提高机体

的爆发力。从该基因影响的生理机制来看，未来可能是

一个潜在的爆发力基因位点。因此，CNTFR 基因可能是

改变肌肉的收缩特性来影响肌肉的性能，同时，可能也与

肌肉的体积相关，CNTFR 基因与运动员状态和肌肉表现

关系的分子机制尚不清楚，需要进一步研究证明。值得

注意的是，在保证研究对象人数比例合适的情况下，应增

加该基因的多个位点进行分析，从而提高实验结果的准

确性。

3.3 其他基因位点与爆发力的关系

PPARα是调节脂质、葡萄糖能量平衡，血管炎症的转

录因子，以及调节骨骼肌和心肌脂肪酸的氧化，Petr 等

（2014）发现，C等位基因携带个体与捷克精英男性冰球运

动员状态相关。ACE 是肾素-血管紧张素系统中的一个

关键酶，可以引起心肌细胞肥大，造成运动性心肌肥大，

从而影响机体的心血管功能。Papadimitriou 等（2016）发

现，AA 型的短跑运动员能够以更短的时间完成冲刺，认

为该型的运动员具有较好的爆发力。VDR主要参与维持

钙磷平衡，通过影响基因转录调控相应蛋白的合成。

本研究尚未发现选取的 PPARα基因 rs4253778 位点、

ACE 基 因 rs1799752 位 点 、VDR 基 因 rs7975232 和

rs2228570 位点以及 ADBR3 基因 rs4994 位点与我国优秀

柔道运动员爆发力相关，还需进一步的实验考证。

4 结论

ACTN3 基因 rs1815739 位点、CNTFR 基因 rs41274853

位点可确定为与我国优秀柔道运动员爆发力存在关联的

基因位点，日后可作为基因选材的分子标记。
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