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1. Wstep

Narciarstwo alpejskie oraz snowbording sa bardzo popularnymi formami
aktywnos$ci ruchowej podejmowanymi w sezonie zimowym przez ludzi w roz-
nym wieku i o réznym poziomie umiejetnosci [1, 4, 14]. Wraz z popularnoscia
tych sportow wzrasta jednak liczba doznawanych urazoéw [11, 21]. Uszkodzenia
tkanek migkkich, jak $ciggna czy wiezadta, sa powszechne zaréwno w rekreacji
ruchowej, jak i w sporcie wyczynowym [2].
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Kolano jest najbardziej narazong na urazy czescig ciata [6]. Davidson
i wsp., prowadzac badania retrospektywne wsrod narciarzy, wykazali, ze sta-
nowia one 35% wszystkich urazéw odnoszonych w tej dyscyplinie [5]. Najwig-
cej przypadkdéw urazéw dotyczy wiezadta krzyzowego przedniego (anterior
cruciate limament — ACL) [9, 12]. Wiezadla sa zbudowane z gesto utozonych
pasm widkien kolagenowych przymocowanych z obu stron do kosci. Niewielka
ich objetos¢ stanowia komorki zwane fibroblastami, ktére sa odpowiedzialne za
synteze otaczajacej je macierzy zewnatrzkomorkowej [23].

Kolagen jest gtownym sktadnikiem wigzadla, stanowi 75% jego suchej
masy. Najwiecej jest kolagenu typu I — 85% wszystkich biatek kolagenowych.
Reszte stanowig kolageny typu III, VI, V, XI i XIV. Na poziomie molekular-
nym kolagen jest syntetyzowany jako czasteczki prokolagenu i wydzielany do
przestrzeni zewnatrzkomoérkowej [7]. Kolagen typu I zbudowany jest z dwoch
fancuchow al i jednego tancucha a2, ktére kodowane sa odpowiednio przez
geny COL1A1 i CollA2 [16]. Gen COL1A1, sktadajacy si¢ z 51 eksonow, zlo-
kalizowany jest na chromosomie 17q21 [24]. Badania wykazaly zwiazek poli-
morfizmu pojedynczych nukleotydéw w obrebie tego genu z wystgpowaniem
réznorodnych schorzen tkanki tacznej [20].

2. Cel badan

Celem niniejszych badan bylo wykazanie zwiazku polimorfizmu
+1245G/T w obrebie genu COL1A1 u badanych polskich narciarzy i snowboar-
dzistow podejmujacych aktywnosé rekreacyjnie.

3. Material i metody

Materiat do badan uzyskano od 112 polskich mezczyzn w wieku
27 + 2; narciarzy i snowboardzistow podejmujacych rekreacyjnie aktywnos¢
ruchowa. Osoby te zostaly poddane ocenie chirurgicznej, w wyniku ktorej zdia-
gnozowano u nich urazy ACL i nast¢gpnie zakwalifikowano do rekonstrukeji
wigzadta. Grupg kontrolng stanowito 190 zdrowych mezczyzn; narciarzy
1 snowboardzistow w wieku 26 + 3. Osoby te charakteryzowatly si¢ podobnym
narazeniem na urazy ACL w wyniku podejmowanej aktywnosci ruchowej, jak
grupa badana. W przesztosci osoby te nie doznaly urazu wigzadet. Wszyscy
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badani nalezeli do rasy bialej, co pozwolito wyeliminowa¢ réznice zwiazane
7 czgstoscia wystepowania okreslonych form gendw u poszczegolnych ras ludzkich.

Materiat do badan stanowity komorki nabtonka jamy ustnej pobrane przy
uzyciu sterylnych szpatutek (Puritan, USA). DNA izolowano przy uzyciu ko-
mercyjnego zestawu odczynnikow GenElute Mammalian Genomic DNA Mini-
prep Kit (Sigma, Niemcy) zgodnie z procedura zalecana przez producenta.
W celu okreslenia wystgpowania polimorfizmu w obrebie badanej sekwencji
genu COL1AL: +1245G/T (rs1800012) uzyto zestawu TagMan Pre-Designed
SNP Genotyping Assays (Applied Biosystems, USA) zawierajacego startery
i fluorescencyjne sondy. Wszystkie badane proby byly genotypowane przy uzy-
ciu termocyklera Rotor-Gene (Corbett, Australia) przy zastosowaniu metody
real-time polymerase chain reaction (real-time PCR). Wykorzystujac techniki
fluorescencyjne, pozwala ona na monitorowanie ilosci produktu w kazdym cy-
klu prowadzonej reakcji PCR. Profil temperaturowo-czasowy byl nastepujacy:
wstegpna denaturacja — 95°C przez 5 min, nastgpnie 45 cykli (denaturacja) —
94°C przez 15 s, przylaczanie starterow i elongacja — 60°C przez 1 min [10].
Wszystkie procedury wykorzystane w niniejszej pracy uzyskaly aprobate Ko-
misji Bioetycznej Pomorskiego Uniwersytetu Medycznego.

Otrzymane wyniki zostaty poddane analizie statystycznej. Do oceny roznic
W czgstosci wystgpowania genotypow i czgstosci wystgpowania alleli u bada-
nych o0séb i w grupie kontrolnej wykorzystano test Chi-kwadrat (y2). Oblicze-
nia prowadzono przy zatozonym poziomie istotnosci p < 0,05.

4. Wyniki

Czgstos¢ wystepowania genotypow i alleli w populacji badanej i kontrol-
nej przedstawiono w tabeli 1. Nie wykazano réznicy istotnej statystycznie
w rozkladzie genotypow pomigdzy grupa badang a kontrolna (p = 0,637,
test °). Analiza statystyczna nie wykazata takze réznicy pod wzgledem czesto-
$ci wystepowania alleli pomigdzy badanymi grupami (p = 0,691, test y°).
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Tabela 1
Rozktad czgstosci genotypow i alleli w populacji badanej i kontrolne;j
COL1A1genotype COLIAI allele
Group " GG [ GT [ TT r G T r
Cases 112 86 23 3 195 29
0,864 0,600
Control 190 142 41 7 325 55

5. Dyskusja

Pomimo systematycznej poprawy jakosci sprzetu sportowego i udogodnien
na stoku statystyki przedstawiajace liczbe urazow ACL w narciarstwie i snow-
boardingu sg nadal niepokojace [13]. W celu uniknigcia obrazen niezbgdne jest
okreslenie czynnikdéw ryzyka dla tego typu urazow. W literaturze przedmiotu
podaje si¢ wiele czynnikow wewnetrznych: mniejsze do§wiadczenie osdéb mtod-
szych, wczesniejsze urazy, ple¢ zenska i zwiazane z tym podloze — anatomicz-
ne, nerwowo-migsniowe, biomechaniczne, a takze podloze hormonalne, gdyz
zwigkszona ilo$¢ estrogenu w organizmie moze przyczyni¢ si¢ do rozluznienia
aparatu wiezadlowego [8, 22]. Do czynnikéw zewnetrznych mozemy zaliczy¢
uraz mechaniczny, uwarunkowany przez rézne zaistniate okolicznosci [15].
Przednie wigzadlo krzyzowe, jako pierwotny stabilizator stawu kolanowego,
przejmuje 86% obcigzenia, gldwnie podczas nadmiernego wysunigcia si¢ goleni
ku przodowi. Wigzadlo to moze by¢ potencjalnie poddane trojptaszczyznowe-
mu dzialaniu sit oddziatujacych na staw kolanowy podczas zeskoku i ruchow
rotacyjnych, jesli stabilizatory mig$niowe stawu nie majg wystarczajacej kon-
troli nad momentem obrotowym i dziatajacymi sitami. Mimo obecnej wiedzy
doktadna etiologia urazéw nie jest jeszcze poznana.

Udokumentowana w badaniach rodzinna sktonnos¢ do kontuzji stawu ko-
lanowego, $Sciggna Achillesa i innych tkanek migkkich sugeruje, ze wszystkie
podawane czynniki ryzyka powstania urazu w mniejszym lub wigkszym stopniu
sa uwarunkowane genetycznie [3]. Dlatego rola genetyki w badaniach zwigksza
si¢ z kazdym rokiem, a znajomo$¢ funkcji poszczegélnych gendéw odgrywaja-
cych rolg w organizmie moze by¢ wykorzystana w zapobieganiu powstawania
urazoéw [18]. W niniejszych badaniach poszukiwano zwigzku pomigdzy poli-
morfizmem +1245G/T w obrgbie genu COL1A1 a wystapieniem urazu ACL
u narciarzy i snowboardzistow. W tym celu okreslono czestos¢ wystgpowania
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poszczegdlnych genotypow i alleli w grupie badanej 1 kontrolnej. Analiza staty-
styczna nie wykazata istotnej réznicy w rozktadzie genotypow i alleli pomigdzy
badanymi populacjami. Badania Collinsa i wsp. wykazaty natomiast zaleznos¢
rozktadu genotypdw od rodzaju badanej populacji [2]. Niska czgstos¢ wystegpo-
wania badanego genotypu TT w grupie 0sob z urazami wigzadet, peknigciem
Sciggna Achillesa i zwichnigcia barku wskazuje, Ze moze on mie¢ znaczenie
ochronne przed urazami tkanek migkkich i powinien byé wilaczony do wielo-
czynnikowego modelu determinujacego ryzyko urazéw tkanek migkkich. Po-
dobne badania przeprowadzone przez Posthumusa i wsp. dotyczyly populacji
potudniowoafrykanskich mezczyzn z udokumentowanymi urazami ACL [17].
Stwierdzono roznice istotne statystycznie pomigdzy badana grupa osob z ura-
zami ACL a grupa kontrolna. Badany genotyp TT wystgpowat czgsciej u osob
zdrowych.

Naszymi badaniami objg¢to grupe me¢zczyzn. Jednorodno$¢ badanej grupy
jest zaleta badan, jednakze doniesienia sugeruja, ze kobiety uczestniczace
w réznorodnych formach aktywnosci ruchowej sa czesciej niz mgzczyzni nara-
zone na urazy ACL [19].

6. Whnioski

Badania nie wykazaty jednoznacznie zwiazku wybranego polimorfizmu
z ryzykiem powstania urazu ACL. Nie wykazano rdznicy istotnej statystycznie
w rozkladzie genotypéw i alleli pomigdzy populacja oséb z urazami a grupa
kontrolna. Majac na uwadze fakt, iz dostgpna literatura przedmiotu nie przed-
stawia jednorodnych wynikow w tym zakresie, niezbedne sg dalsze badania
w celu wigkszego zrozumienia czynnikow ryzyka wystapienia urazow ACL.
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POLYMORPHISMS +1245G/T WITHIN THE COL1A1 GENE
WITH THE RISK OF ACL INJURIES IN SKIER AND SNOWBOARDERS

Summary

The aim of this study was to examine the association of +1245G/T polymor-
phisms in the COL1A1 gene with ACL ruptures in Polish male recreational skiers and
snowboarders in case-control study. A total of 112 male recreational skiers and snow-
boarders (27 + 2) with surgically diagnosed primary ACL ruptures who qualified for
ligament reconstruction were recruited for this study. The control group was comprised
of 190 apparently healthy male skiers and snowboarders (26 + 3) with comparable level
of exposure to ACL injury, who were without any self-reported history of ligament or
tendon injury. DNA samples extracted from the oral epithelial cells were genotyped for
the 1245G/T polymorphisms using real-time PCR method. There was not a significant
difference in the genotype and allele distribution between cases and controls
(p =0.864 and p = 0,600 respectively; Chi-square test).
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