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Aspectos genéticos da actividade fisica.
Estado actual do conhecimento baseado nos
modelos animal e humano com amostras
gemelares
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Resumo determinants is very low(<30%).

A actividade fisica ¢ um comportamento intimar A mainpart of the total variance of this phenotype has to
mente associado a qualidade de vida e abe associated with another fundamental agent -the
longevidade. A varia¢do que este fenotipo apresent phenotype.

ta no seio da populagdo tem sido atribuida, essent . . .
. . . | The work we are presenting wants to review, in an
cialmente, a determinantes de natureza socior

econémica, demogréfica ¢ psicolégica. Contuda exhaustive way, animal and human research with the twin
a quanti daéle de variancia que explicam & re duzij methodology. Main research has dealt with three different

da (<30%). A parte substancial da variagio deste “F"& ions ofthe phenotype  physical activity - total
fenotipo tem de ser atribuida a um outro agente physical  activity,  sports  participation  andenergy

fundamental - o genotipo. expenditure.

. From the results emerges clearly the importance of

O trabalho que se apresenta pretende rever, dg
genetic feature in the interindividual variation of

forma exaustiva, a investigacdo animal ¢ humana

concretamente em delineamentos gemelares. A physical activity at the population levei, whose main

(1)
investigacdo pesquisada reflecte trés expresséeseﬁ ect centres around 50 -70%.

distintas do fenotipo actividade fisica: actividade Key words: physical activity; animal; human, genetics.
fisica total, participagdo desportiva e dispéndic
energético. Dos resultados emerge claramente g
importancia do patrimdnio genético na variagag
interindividual da actividade fisica ao nivel
populacional e que na generalidade se cifra nos O progresso das sociedades modernas, particularmente nos
50-70%. niveis socio-econdmico ¢ tecnoldgico, ocasionou uma
menor parcela dedicada ao esforco fisico e operou
| significativas  alteragdes no comportamento com

1. Introducao

Descritores: actividade fisica; animal; humana; ge

nética. repercussdes significativas no quotidiano dos individuos.
Nestas sociedades, provavelmente pela primeira vez na

histéria da humanidade, milhares de pessoas nao

Abstract necessitam de ser fisicamente activas para obterem ali-

mento, para trabalharem ou para se deslocarem
(Montoye e col., 1996; Sallis ¢ Owen. 1999), sendo-lhes
possibilitado, se assim o entenderem, a adopgio de um

. . . _ | estilo de vida sedentario.
studiedare, essentially, socio-economic, demographic

and psychological. Yet, expkined variance of these E por muitos reconhecido (Bouchard e col., 1994;

Physical activity is a behaviour associatedto qualit)
oflife andlongevity. This phenotype presents variation
at the population levei whose main determinant,
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Um estilo de vida
sedentario ¢ um
factor de risco para
um grande numero

de doengas, que se
torna mais prevalente
com a idade, e que
acarreta um elevado
custo na reducdo da
qualidade de vida e
na longevidade. Em
contraste, a
actividade fisica
regular é considerada
um comportamento
com associagoes
benéficas no estado
de saude (Bouchard e
Rankinen, 2001),
nomeadamente no
que respeita d
prevengdo de doencgas
cardiovasculares,
diabetes, obesidade,
hipertensdo,
osteoporose,
desordens emocionais
e alguns tipos de cancro
cancro

Sallis e Owen.
1999; Bouchard e
Rankinen, 2001)
que um estilo de
vida sedentario ¢é
um factor de risco
para um grande
nimero de doen-
¢as, que se torna
mais prevalente
com a idade, e que
acarreta um eleva-
do custo na redu-
¢do da qualidade
de vida e na
longevidade. Em
contraste, a activi-
dade fisica regular
¢ considerada um
comportamento

com associagdes
benéficas no esta-
do de saude
(Bouchard e
Rankinen, 2001),
nomeadamente no
que respeita a pre-
vengdo de doencas
cardiovasculares,
diabetes, obesida-

de, hipertensao,

osteoporose, desordens emocionais e alguns tipos de
cancro (Bouchard col., 1994; Killoron ¢ col. 1994;
MontoyeecoL, 1996; BlairecoL, 1999; Sallis ¢ Owen,
1999; Kesaniemi e col., 2001). O forte corpo de evi-
déncias epidemiologicas, experimentais e clinicas acer-
ca dos efeitos negativos do sedentarismo e das influ-
éncias positivas de um estilo de vida fisicamente acti-
vo pode ser encontrado, por exemplo, na obra de
Bouchard e col. (1994) e no relatorio do Surgeon Ge-
neraldo Centro de Estudos de Doengas dos EUA
(CDCQ1996).

De acordo com Bouchard e Rankinen (2001), o niime-
ro de publicacoes acerca da actividade fisica e da inacti-
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vidade e dos seus efeitos num ou em varios factores de
risco para determinadas doengas, bem como nos be-
neficios para a satide ou nas taxas de mortalidade € cada
vez mais elevado e adquire, actualmente, uma dimen-
sdo impressionante. Referem, no entanto, que a maio-
ria dos estudos enfatizam os efeitos principais, valores
médios dentro do grupo e diferencas entre grupos,
prestando pouca atengdo as diferengas interindividuais
e a heterogeneidade do grupo e ao que determina a
variacdo observavel no seio da populago.

E inequivoco que a actividade fisica, expressa de
modo qualitativo ou quantitativo, apresenta uma
grande variacdo no seio da populagdo quanto ao tipo,
durac@o, freqiiéncia e intensidade (Maia, 2001). Ain-
da ndo sdo totalmente conhecidos em toda a sua ex-
tensdo e interac¢do os determinantes dos niveis de
actividade fisica habitual. Factores como a idade,
sexo, estatuto socio-econdomico ou condigdes para
a pratica, a par de outros determinantes relaciona-
dos com o envolvimento social e fisico, bem como
aspectos psicologicos e fisiologicos, possuem papéis
importantes no estilo de vida, mais ou menos acti-
vo, que cada um de nos adopta. De acordo com
Casperson e col. (1998) estes factores, conjuntamen-
te, s6 explicam 7. a 7, da variag@o observavel nos
niveis de actividade fisica habitual dos adolescentes,
o0 que significa que esta por explicar a maior parte
da variacdo nos niveis de actividade fisica ao nivel
da populagdo. Qual ou quais os factores subjacentes
a parte da variagao que Casperson ¢ seus colabora-
dores consideram inexplicavel? Ha, com certeza, fac-
tores intrinsecos ao proprio individuo a determinar
a variagdo interindividual neste comportamento. Fac-
tores como 0 genotipo e o envolvimento Unico pro-
virdo, com certeza, um papel determinante no nivel
de actividade fisica habitual de cada sujeito.

Em termos de Epidemiologia Genética, as caracte-
risticas observaveis passiveis de quantificagdo num
qualquer individuo sdo designadas de fendtipos -
isto €, a expressao métrica, em termos de tragos dis-
cretos ou continuos de um dado gendtipo. A activi-
dade fisica enquanto caracteristica individual pode,
e deve, ser entendida também como um fenoétipo.
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Um fendtipo quantitativo continuo - ja que os niveis
de actividade fisica se distribuem de acordo com a
distribui¢ao normal. Na sua esséncia, este fenotipo

produz a variagio observdvel.

Genes Genes Interacgio Couachilo enire

Necessérios Gepe - Gene

Susceptivels geney hiterucelo
¢ de natureza complexa e multifactorial, resultado (Plclotopia)  (Gene'x Bnvolvismencs
inequivoco da influéncia de multiplos genes e dis- \ \ /
tintos factores do envolvimento que atribuem a este i/
comportamento uma marca indelével da historia bi- Envolvifients : “enétipo /

ologica e cultural da espécie humana (Bouchard e
col, 1997; Maia, 2001; Plomin e col, 2000). Aquilo
que caracteriza a natureza métrica dos fenotipos que
suscita o interesse inquisitivo de um conjunto parti-
cular de investigadores &, tdo simplesmente, a exis-
téncia de diferencas interindividuais. Trata-se aqui
de pesquisar ndo so a presenca de variagdo ¢ a sua
quantificagdo, mas também a identificagdo das suas
fontes e dos mecanismos que a regem. Até o obser-
vador menos atento ¢ capaz de constatar que em
fenotipos como o consumo de alcool e alcoolismo,
o consumo de tabaco, o indice de massa corporal e
a obesidade, ou as caracteristicas das doengas cardio-
vasculares, por exemplo, apresentam uma grande
variagdo no seio da populagdo (Turner e col., 1995).
No dominio aplicado das Ciéncias do Desporto,
fenotipos como o consumo maximo de oxigénio, a
flexibilidade, os niveis de actividade fisica, os valo-
res de aptido fisica ou o grau de treinabilidade das
aptiddes e habilidades motoras, entre outros apre-
sentam, também, uma enorme varia¢ao no seio de
qualquer populagdo num qualquer intervalo de ida-
de (Bouchard e col., 1997; Plomin e col, 1997).

Como referimos anteriormente, a actividade fisica é
hoje entendida como um fenétipo complexo de natu-
reza multifactorial. A variagdo inequivoca dos valores
deste fendtipo é governada por dois grandes agentes
causais - os genes ¢ o envolvimento (Bouchard e col,
1997; Maia, 2001; Plomin e col., 2000), ainda que a
sua importancia relativa possa variar em fungdo da
idade e do sexo.

A figura 1 pretende ilustrar a idéia de base desta
pesquisa e que se centra no postulado de que este
fenotipo € influenciado por um conjunto variado
de factores (genes e envolvimento) que, numa dada
populag@o e num dado ponto da sua historia,
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Actividade Fisica

Figura 1: Factores condicionadores do fenétipo actividade
fisica (adaptado de Bouchard e col., 1997).

Embora o fraccionamento da variagdo total em partes
devidas as diferentes causas que governam a variagao

ndo seja uma tarefa dificil, o surgimento de novas

tecnologias e processos de analise muito mais podero-

Epidemiologia Ge
nética, trouxeram a
promessa de uma
visdo mais detalha
da e profunda do
fenomeno  (ver
Flinte col., 1995;
Bouchard e col.,
1997). A
Epidemiologia Ge
nética ocupa-se, na
sua esséncia, do es
tudo da variabilida-
de humana tentan
do determinar as
relacOes entre a va
riagdo nas seqiién
cias de ADN,
interaccdo entre
genes (fendmeno
deepistasia),coac-
¢do entre genes
(fendmeno  de
pleiotropia),com
estilos de vida dis
tintos e outros fac
tores

My cirmneric
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A actividade fisica enquanto
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pode, e deve, ser entendida
ambém como um fenotipo.
[Jm fenotipo quantitativo
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que atribuem a este
comportamento uma marca
indelével da historia
biologica e cultural da
pspécie humana




Botton -

1997) e pretende interpretar, numa primeira etapa, o
quanto da variagao presente nas diferencas entre sujei-
tos ¢ atribuida a factores genéticos transmitidos no seio
de familias nucleares.

E inequivoco que dentro de uma qualquer populacdo
ha variagdo genética. Com a excep¢ao dos gémeos
monozig6ticos, cada um de nos € geneticamente ini-
co. Conjuntamente a variagdo genética existe a varia-
¢ao do envolvimento. Os estudos realizados neste am-
bito, com amostras constituidas por familias nucleares
ou gémeos, interessam-se em pesquisar, huma primei-
ra etapa, o quanto da variacdo observada no fen6tipo ¢
conseqiiéncia da variacdo genética e quanto pode ser
atribuido aos factores do envolvimento (Turner ¢ col.,
1995).

Encontram-se disponiveis na literatura duas abordagens
para o estudo das bases genéticas de um dado fendtipo
quantitativo: a metodologia do gendtipo nao medido
ou nao identificado, designada de Top-Down e a
metodologia do genotipo medido ou identificado de-
signada de Botton - Up, que se ilustra na figura 2
(Bouchardecol., 1997).

Figura 2: Abordagens disponiveis em Genética para o estu-
do de fenétipos de natureza continua (adaptado de Bouchard

e e

Up
Abordagem do Abordagem de
pendtipo m edide gemdtipo ndo meifide Top - Down
col., 1997).

A metodologia Top-Down baseia-se em analises esta-
tisticas da variac@o observavel no fenotipo em grupos
de syjeitos geneticamente relacionados, isto €, familias
nucleares ou gémeos. Essas analises estatisticas permi-
tem estimar, na variagao total presente no fenotipo, o
quanto ¢ devido a variagdo genética dos sujeitos. A
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metodologia Botton - Up parte da variagdo na freqiién-
cia de um dado gene e tenta avaliar o impacto da varia-
¢a0 ao nivel do ADN no fendtipo quantitativo em estu-
do (Bouchard e col., 1997), recorrendo para tal a estu-
dos de associagdo ou de linkage (uma analise exaustiva
destas técnicas e procedimentos pode ser consultada
emliu, 1998).

O delineamento seqiiencial implicito nos estudos de
Epidemiologia Genética que se propdem estudar as
bases genéticas de fendtipos quantitativos
multifactoriais é composto pelas seguintes fases: (1)
determinagdo de agregacdo familiar, isto ¢, a tendén-
cia para o fendtipo se aglomerar com freqiiéncia no
seio de familias. A presenca de agregacdo familiar pode
ser testada calculando-se razdes F em que se contras-
tam familias nucleares entre si. Espera-se que haja di-
ferengas substanciais entre familias, relativamente a
variagao no seio de cada familia (Bouchard e col., 1997;
Maia e col., 2001); (2) quantificagdo da contribuigao
dos factores genéticos e do envolvimento responsa-
veis por essa agregacao. Os métodos usados reque-
rem abordagens em familias nucleares ou gémeos ¢
andlises estatisticas que permitam estimar, na varia-
¢do total presente no fendtipo, o quanto ¢ devido a
variagdo genética dos sujeitos, ou seja, o calculo da
heritabilidade (Bouchard e col., 1997); (3) identifica-
¢do de zonas especificas dos cromossomas onde se
pensa estar um conjunto de genes (oligogenes) que
contribuem de modo aditivo com percentagens de
variancia distinta para a expressdo fenotipica total (isto
¢ os quantitative trait loci- QTL's); (4) finalmente a
localizagdo dos genes e o esclarecimento dos seus
mecanismos de ac¢do. A combinagdo da Biologia
Molecular com a Epidemiologia Genética, aliada aos
grandes avancos a nivel tecnologico, proporcionam o
isolamento ou a localizagdo de genes em determina-
das zonas dos cromossomas responsaveis por certas
doengas. As complexas analises de segregacdo aplica-
das a fenotipos de natureza multifactorial, podem pro-
videnciar evidéncias estatisticas dos efeitos de um gene
maior e podem ajudar no esclarecimento da forma
como ¢ herdado e transmitido. O desenvolvimento
da abordagem que esta inerente aos estudos dos
quantitative trait loci, para tragos ou fendtipos de



natureza multifactorial, proporciona aos geneticistas
a determinagao dos suportes genéticos de um fenotipo
sem o prévio conhecimento dos genes envolvidos
(Bouchardecol.,1997).

2. Objectivos

A investigacao sobre a tematica dos factores genéti-
cos que governam fenotipos quantitativos de nature-
za complexa ¢ realizada com recurso aos modelos
animal e humano. No modelo humano incluem-se
pesquisas com delineamentos tao diversos como agre-
gacdo em familias nucleares, gémeos, estudos de adop-
¢ao, deteccao de genes responsaveis por um determi-
nado efeito e estudos de associagdo e linkage
(Bouchard e co0l.1997).

A grande vantagem da pesquisa no modelo animal rela-
tivamente ao modelo humano € o controlo que se pode
conseguir de diversos factores que normalmente con-
fundem os resultados da investigagdo neste tltimo. Um
dos exemplos ¢ o controlo da heterogeneidade genéti-
ca pelo recurso a cruzamentos entre sujeitos com pri-
meiro grau de parentesco {inbredstrains) ao longo de
uma linhagem.

O proposito central deste trabalho € situar o estado
actual do conhecimento no dominio dos aspectos ge-
néticos da actividade fisica com base nos modelos ani-
mal e humano com amostras gemelares. No modelo
animal incluem-se estudos de selec¢io e estudos de
Quantitative Trait Loci. No modelo humano
apresentam-se, exclusivamente, estudos realizados em
gémeos sobre a variacdo interindividual em diferentes
fendtipos intimamente associados - actividade
fisica, pratica desportiva e dispéndio energético.

3. Pesquisas em animais

Os estudos que referiremos em seguida, realizados com
ratos € moscas do vinagre, suportam a hipotese da vari-
acdo dos valores da actividade fisica estar, parcialmen-
te, na dependéncia do gendtipo. A primeira pesquisa ¢
um estudo de resposta a selecgao. Os estudos de selec-
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¢ao pretendem evidenciar a presenca da influéncia ge-
nética na variagdo de um dado trago/fendtipo/compor-
tamento (por exemplo a actividade fisica), por forma a
ser evidente uma resposta clara no diferencial de selec-
¢do. Sdo realizados cruzamentos selectivos e sucessi-
vos ao longo de uma linhagem, direccionados para a
obtengao de valores médios superiores relativamente a
um trago (por exemplo, no sentido em que os mais ac-
tivos sejam cada vez mais activos), isto €, para uma dis-
tribuico distinta da dos progenitores, sobretudo nos
seus valores médios.

DekFries e col. (1978) realizaram um estudo com o pro-
posito de analisar a resposta a selecgao de 30 gera-
¢oes de ratos. Numa caixa de actividade sem qualquer
obstaculo {open field activity) um conjunto de
feixes de células foto-eléctricas registava aspectos
do comportamento dos Os
verificaram existir dois grupos extremos de ratos:
enquanto uns temiam a caixa, defecavam, urinavam
bastante (os niveis de defecacdo e urina estdo
relacionados com medo e baixa actividade) e se
limitavam aos cantos da caixa, outros havia que a
exploravam activamente nao mostrando sinais de
receio. Foram entdo constituidos para a pesquisa 3
grupos de ratos: o grupo de resposta elevada
designados de muito activos; o grupo de resposta
baixa ou de reduzida actividade; e um terceiro grupo,
considerado de controlo, constituido por ratos
escolhidos aleatoriamente. Os ratos mais activos
foram cruzados entre si, 0 mesmo se passando com
os ratos do grupo de menor actividade. Dos des-
cendentes dos muito e pouco activos, 0s mais € 0s
menos activos foram novamente seleccionados para
acasalamento selectivo no seio de cada linhagem. Este
processo de selecgio foi repetido ao longo de 30 ge-
ragdes. Nos ratos, uma geragdo demora apenas 3 me-
ses. Desta pesquisa foi retirado o seguinte quadro de
resultados e conclusdes:

animais. autores

» conforme se observa na figura 3, ao longo das 30 ge-
ragoes a selecc@o foi um sucesso. As linhagens mais
activas tornaram-se cada vez mais activas e as linha-
gens menos activas cada vez menos activas. Importa
esclarecer que a resposta a seleccao so ¢ bem suce-
dida se os factores hereditarios forem importantes
para o trago em estudo;
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WEDIDS D& ACTIVDADE

VALDRES

GERACAOD

Figura 3: Valores médios da actividade fisica (open-field
activity) de 6 linhagens de ratos, duas designadas muito
activas (Hy e Hy), duas de reduzida actividade (L e Ly) e
duas de controlo (C4 e C,) (adaptado de DeFries e col., 1997).

* a0 fim de 30 geragdes verificou-se uma diferenca nos
scores médios de actividade fisica 30 vezes superior
nos mais activos relativamente aos menos activos. Os
ratos da linhagem dos mais activos corriam o equiva-
lente a distancia de um campo de futebol durante os
6 minutos do teste, enquanto que os pertencentes
as linhagens menos activas ficavam-se pelos cantos
da caixa, a tremer;

* uma outra observagao permitiu constatar que as di-
ferencas entre a linhagem mais e menos activa au-
mentava em cada geragdo, sugerindo que um con-
junto de genes contribuia para tal variagdo no com-
portamento. Se se tratasse somente de um ou dois
genes responsaveis pelo comportamento, as duas li-
nhagens separar-se-iam ap6s algumas geragdes € nao
divergiriam mais nas geragdes futuras, o que ndo se
verifica nesta pesquisa.

O estudo de Sokolowski e col. (1997), em moscas
do vinagre (Drosophila melanogaster), veio mostrar
que a varia¢ao natural de um gene determina um
comportamento distinto: activas ou inactivas relati-
vamente aos habitos de busca de alimento. Os 20
anos de investigacdo dos autores em torno desta
tematica apontam para a existéncia de dois tipos de
moscas: as extremamente enérgicas e activas na pro-
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cura de comida (rovers) e as sedentarias ou pouco
activas (sitters).A Dra. Sokolowski e seus colabora-
dores conseguiram relacionar este comportamento
distinto com uma variagao natural num gene respon-
savel pela produgdo de uma determinada enzima que
afectava as células nervosas e cuja producado era
menor nas moscas inactivas. Os autores mostraram
que a variagdo no gene determinava se a mosca era
activa ou inactiva e que uma pequena diferenga na
quantidade de enzima produzida alterava o compor-
tamento. Para se certificarem que tinham encontra-
do o gene correcto, inseriram-no no nicleo de ovos
de moscas inactivas e o resultado foi surpreenden-
te: as moscas que resultaram desses ovos comporta-
vam-se como activas, voando energicamente a pro-
cura de alimento.

O terceiro estudo que iremos focar refere-se a
quantitative trait loci (QTL/s) e exige um
esclarecimento prévio acerca do significado de
QTL's.

Ronald Fisher sugeriu, pela primeira vez, que as ca-
racteristicas ou tragos quantitativos eram governados
por multiplos genes, sendo portanto de natureza
poligénica. Considerou que cada gene contribuia, de
modo aditivo, com uma pequena percentagem para a
variancia total. Estava, pois, aberto o caminho para a
conciliagdo das posigdes subjacentes as leis
mendelianas relativas a fenotipos simples de natureza
dicotdmica com as idéias biométricas apresentadas por
Francis Galton para tragos quantitativos (Falconer,
1990). Durante a ultima década tem-se verificado uma
convergéncia notoria entre técnicas e procedimentos
de genética quantitativa e de genética molecular, no
sentido da identificagdo de zonas em determinados
cromossomas ou de genes responsaveis por tragos
quantitativos de natureza complexa (Plomin e col.,
1997). A investigagao que se realiza em torno da
tematica da genética do comportamento a muito que
tomou esta direc¢ao no sentido de identificar genes
especificos responsaveis por diferencas inter-individu-
ais em varios comportamentos, mesmo aqueles que
possuem caracteristicas complexas e que sdo gover-
nados, simultaneamente, por factores génicos e do
envolvimento, como € o caso da actividade fisica
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(Plomin e col.,1997).

Tal como referimos anteriormente, os tragos quantita-
tivos complexos, qualquer que seja a sua expressao num
qualquer dominio da actividade humana, sdo influenci-
ados por multiplos genes e por multiplos factores do
envolvimento. Quantitative Trait Loci sio um
conjunto de genes (oligogenes) que contribuem de
modo aditivo com percentagens de variancia distinta
para a expressdo fenotipica total. A sua provavel
localizagdo em zonas especificas de cromossomas ¢é
determinada por procedimentos rigorosos. Pensa-se
que os QTL 's sdo responsaveis pela variagao
observavel num traco sempre que se estudam
elementos de familias que se possam distinguir de
modo mais ou menos dicotdmico num dado fendtipo.
Encontrar tais QTL's so foi possivel nos ultimos anos
gragas aos avangos registados a nivel tecnolégico. O
modelo animal tem sido particularmente 1til para
este tipo de investigacdo (ver por exemplo Liu,
1998; Rogos ecoL, 1999).

Encontrar as zonas onde estardo alojados os genes res-
ponsaveis pelas diferencas inter- -individuais no com-
portamento actividade fisica tem sido o proposito de
algumas pesquisas realizadas em ratos. Um dos deline-
amentos utilizados para identificar QTL's envolve a
realizacdo de acasalamentos sucessivos entre irmaos,
pertencentes a uma mesma linhagem, e que se designa
por recombinant inbred (Rl) strains. Estes
acasalamentos s3o extremamente Uteis para este tipo
de estudos porque permitem detectar a accao de mul-
tiplos genes (QTL's) num determinado fendtipo. A
variagdo intrastrain numa populagao de ratos RI serve
como medida da influéncia dos factores do
envolvimento e do erro experimental, enquanto que a
variacdo interstrain reflecte, acima de tudo, diferencas
genéticas (Mayedaecol., 1996).

Em humanos, cruzamentos experimentais desta natu-
reza ndo sdo possiveis de realizar, o que nao impede os
investigadores de utilizarem outros delineamentos (so-
bre esta matéria ver, por exemplo, Rogers e col., 1999;
Plomin e col., 2000). No entanto, devido ao elevado grau
de homogeneidade do genoma entre mamiferos, os
QTL's identificados no modelo animal permitem, a
posteriori, a identificagdo, no cromossoma humano, de
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regides homologas que subseqiientemente poderdo ser
testados através dos métodos de associagdo ou linkage
(Bouchard e col.,1997).

Mayeda & Hofstetter (1999) orientaram a sua pesquisa
para a identificacdo de QTL's influenciadores do ritmo
circadiano da actividade de ratos. O sistema circadiano
produz a nivel fisiologico e comportamental ritmos que
t€m uma duragao ciclica que se designa por periodo.
Este periodo, nos ratos, ¢ governado por varios
genes. Pesquisas
anteriores mostraram

Ronald Fisher sugeriu,
que no cromossoma 1| pela primeira vez, que
destes animais existia
uma regiao entre 90 e
100 cM', isto é, um
QTL, responsavel
pela governagdo deste
ciclo para a
actividade

locomotora (Mayedae
col. 1996).

Os autores investiga-
ram uma linhagem de
ratos RI strain que
possuia uma alteragao
congénita na regido
onde estaria  esse
QTL. Os resultados
mostraram que estes
ratos possuiam um
periodo circadiano
mais reduzido, confir-
mando que naquela
regido existe um QTL
responsavel pelas di-
ferencas neste traco.
Adicionalmente,  os
dados desta pesquisa
sugeriram também que nesta mesma regidao do
cromossoma 1 existe um quantitative trait loci
responsavel ndo s6 pela quantidade média de
actividade diaria dos ratos mas também pelo seu
padrdo de actividade locomotora. Um outro estudo
realizado também em ratos RI strain

as caracteristicas ou
tragos quantitativos
eram governados por
multiplos genes, sendo
portanto de natureza
poligénica. Considerou
que cada gene
contribuia, de modo
aditivo, com
umapequena
percentagem para a
variancia total. Estava,
pois, aberto o caminho
para a conciliagdo das
posi¢oes subjacentes as
leis mendelianas
relativas afenotipos
simples de natureza
dicotémica com as
ideias biométricas
apresentadas por
Francis Galtonpara
tragos quantitativos
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com o propdsito de detectar regides nos cromossomas
que estivessem associadas com a actividade fisica, per-
mitiu identificar um QTL, no cromossoma 15, relaci-
onado com a actividade fisica destes animais (Flint e
col.,1995).

4. Pesquisas em humanos

Os delineamentos utilizados em epidemiologia genéti-
ca para estudar a variagdo que ocorre no seio da popu-
lac@o para qualquer trago métrico humano néo s@o tao
poderosos ou directos como os que resultam de estu-
dos de seleccao ou de inbred strains, que atrés referi-
mos. A pesquisa em humanos ndo recorre a popula-
¢oes geneticamente definidas, tais como inbred strains
ou manipulagdes experimentais muito controladas do
envolvimento. Pelo contrario, limita-se ao estudo de
ocorréncias genéticas naturais e variagdes do
envolvimento. No entanto, este empreendimento €, so
por si, suficientemente complexo e elucidativo para in-
formar acerca da importancia de factores génicos na
regulagdo da variagao.

A natureza proporcionou aos investigadores situa-
¢oes experimentais unicas para o teste de hipdteses
acerca da influéncia relativa dos genes e do
envolvimento num determinado traco, caracteristi-
ca ou comportamento humanos - o nascimento,
crescimento e desenvolvimento de gémeos idénti-
cos e fraternos.

Os gémeos idénticos ou monozigoticos (MZ) - cer-
ca de 1/3 das gestagdes gemelares - resultam da divi-
sdo precoce de um zigoto proveniente da fecunda-
¢do de um unico 6vulo por um s6 espermatozoide,
produzindo assim dois individuos (ou mais) do mes-
mo sexo e geneticamente idénticos. Em 30% dos
casos, a divisdo do zigoto ocorre nas primeiras 72
horas ap0s a fertilizagdo, pelo que a gestagdo sera
bicorionica e biamniotica, isto €, existem duas pla-
centas (mesmo que fundidas) e tecido corial inter-
posto entre as duas cavidades amniéticas. Se a divi-
sdo se der entre 4 e § dias apos a fertilizacdo a pla-
centa sera unica, mas cada feto tera a sua propria
cavidade amnidtica (gestagdo monocoridnica-
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biamnidtica), o que se verifica em cerca de 65% dos
casos. Se o zigoto se divide entre 0 9° € 0 13° dias
apos a fertilizacdo, 5% dos casos, havera uma s6 pla-
centa e uma s6 cavidade amnidtica para ambos os
fetos (gravidez monocoridénica- monoamniotica).
Por tltimo, ocorrerdo gémeos siameses se a divisdo
do zigoto acontecer depois do 13° dia ap0s a fertili-
zacdo (Gracga, 1996).

Os gémeos fraternos ou dizigdticos (DZ) - cerca de
2/3 das gestagdes multiplas - resultam da fecundacao
de dois 6vulos por diferentes espermatozoides, pelo
que podem ser de sexos diferentes ¢ o seu patrimo-
nio genético variar de acordo com a contribuigdo ma-
terna e paterna contida nas diferentes células fecun-
dadas e fecundantes. Em termos médios, ¢ dentro da
populagdo, considera-se que s3o geneticamente seme-
lhantes em 50% dos seus genes, situagao idéntica a
que se passa com qualquer tipo de parentes em I°
grau. A gestacdo ¢ sempre bicoridnica e biamniotica
(Graga, 1996).

Em estudos gemelares parte-se do principio que os
gémeos MZ repartem 100% dos seus genes (sendo por-
tanto copias genéticas, isto €, possuem o mesmo
genotipo) enquanto que os DZ, tal como acontece com
todos os irmaos, repartem em termos médios 50% do
seu patrimonio genético (Falconer, 1990; Khounyecol.,
1993). Como se tornara evidente, se os factores genéti-
cos forem importantes para um determinado trago ou
comportamento, os individuos que compdem o par de
gémeos MZ, geneticamente idénticos, serdo mais se-
melhantes entre si do que os do par DZ, semelhantes
apenas em 50% dos seus genes. Uma forte divergéncia
intrapar nos gémeos MZ traduzira, como ¢ obvio, uma
forte influéncia do envolvimento para um qualquer
fenotipo.

Uma busca exaustiva” acerca da investigagio empirica
no dominio da influéncia dos genes e do envolvimento
na actividade fisica em gémeos produziu resultados
escassos. Foram localizados quatro textos sobre a ac-
tividade fisica e mais quatro sobre a participacao
desportiva. Aparticipagao desportiva assume aqui uma
expressao distinta da actividade fisica, isto &, repre-
senta apenas uma fraccao da actividade fisica total do
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Fenétipo/autor Pafs Amostra
Actividade fisica
Kaprio e col. (1981) — AF no tempo de lazer Finlindia 4594 pares de gémeos (1537 MZ + 3057
“Habitos tabdgicos, consumo de dlcool e actividade fisica DZ) masculinos, com mais de 18 anos
no tempo de lazer, em gémeos do sexo masculino”
Lauderdale e col. (1997) — AF moderada ¢ intensa HA 3344 pares de gémeos, todos dos sexo
“Determinantes familiares para a actividade fisica intensa masculino, dos 33 aos 51 anos
¢ moderada: um estudo em gémeos”
Aamioecol. (1997) - AF no tempo de lazer Finlandia 3254 paresde gémeos (1697 MZ e DZ
“Agregagao familiar na actividade fisica no tempo de femininose 1557 MZ e DZ masculinos),
lazer — um estudo em trés geragies” com 16 anos, ¢ seus pais e avés
Pérusse e col. (1989) — AF habitual e participagio em exercicio Canadd 1610 membros de 375 familias, onde se
* Influéncias genéticas e do envolvimento nos niveis indlufam 62 pares de gémeos MZ e 60 DZ
de actividade fisica habitual e participagio em exercicio flsico”
Maia (2001) - Actividade fisica total Portugal 411 pares (203 MZ +208 DZ) de ambos
“Aspectos genéticos da actividade fisica. os sexos, dos 12 a0s 25 anos
Unm estudo univariado em gémeos”
Boomsmace col. (1989) Holanda 90 pares de gémeos (44 MZ + 46 DZ),
“Semelbanga parental ¢ de gémeos na participagio dos 14 aos 20 anos ¢ seus pais
desportiva ¢ frequéncia cardiaca”
Koopman ecol. (1994) Holanda 1578 pares degémeos (578 MZ + 1000
“Tabagismo e participagio desportiva” DZ), dos 13 a0s 22 anos e seus pais
Beunen & Thomis(1999) Bdgica 91 pares (36 MZ + 55 DZ) com 15 anos
“Determinantes genéticos da participagio desportiva deidade
¢ actividade flsica didria”
Maiaecol. (1999) Portugal 104 paresde gémeos (40 MZ, idade =
“Aspectos genéticos da prdtica desportiva: um estudo em gémeos” 17,30+5.82;64 DZ, idade=17.86+8.12)
Dispéndio energético
Fontaine e col. (1985) Canadd 39 pares (20 MZ, idade =20.6+ 2.9
“Taxa metabslica basal em gémeos MZ e DZ” ¢19DZ, idade=21.4+3.1)
Bouchard e col. (1989) Canadd 58 pares (21 DZ + 37 MZ) com mais
“Effeita genético nas taxas metabblicas de repouso e de exercicio” de 14anos
Goaran (1997) 05 37 pares de irmdos, 5 dos quais eram
“Influéncias genéticas no dispéndio energético humano gémeos DZ, dos 5 a0s 9 anos
¢ na utilizagio de substratos”

Tabela 1: Inventario de estudos gemelares sobre a tematica da influéncia dos genes e do envolvimento na actividade fisica, na

participacdo desportiva e no dispéndio energético.
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sujeito. Como a presente pesquisa também trata de
dados relativos ao dispéndio energético, sdo referi-
dos, também, alguns estudos realizados com gémeos.
Na tabela 1 encontram-se, em sintese, os resultados
dessa busca.

4.1. Estudos de Actividade

Fisica

Kaprio e col. (1981) pesquisaram a influéncia dos
genes e do envolvimento na actividade fisica de
gémeos. Os autores investigaram o fendtipo activi-
dade fisica no tempo de lazer numa amostra consti-
tuida por 1537 pares de gémeos MZ e 3057 DZ com
mais de 18 anos, todos do sexo masculino (detalhes
na tabela 2).

Grupos de idade

n.® de pares por zigotia

(anos} %2 [z
189 . Bl 168
%% .. B 812
4049 M 53
0 1§ 1
T A "
Total 1537 3507

Tabela 2: Distribuicdo dos pares de gémeos de diferente
zigotia por grupos de idade (adaptado de Kaprio e col. 1991).

Através de um questiondrio elaborado para o efei-
to, foram obtidas informagdes acerca da intensi-
dade e duracdo das actividades fisicas, dos anos
de participagdo nas referidas actividades, da acti-
vidade fisica no trabalho e da percepg¢ao subjecti-
va do sujeito acerca do seu nivel de actividade fi-
sica didria. Estas varidveis foram submetidas a uma
analise factorial para se obter scores factoriais de
actividade fisica que posteriormente foram objec-
to de tratamento estatistico da analise de
variancia, por forma a ser possivel calcular coefi-
cientes de correlagdo intraclasse dos gémeos MZ
e DZ e as estimativas de heritabilidade por gru-
pos de idade.
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Cotrelagio intraclasse

Grupos de idade L L, h?
1829 064 032 064
3039 048 02 032
4090 032 011 043
5059 430 014 032
G0+ 033 001 062
Total 057 026 062

Tabela 3: Valores dos coeficientes dze correlagdo intraclasse
(t) e estimativas de heritabilidade (h”) por intervalos de ida-
de (adaptado de Kaprio e col. 1991).

O valor de heritabilidade para o total da amostra é de
62% evidenciando a presenca substancial de efeitos ge-
néticos nos niveis de actividade fisica.

Lauderdale e col. (1997) investigaram o contributo
dos factores genéticos e do envolvimento nos dife-
rentes niveis de actividade fisica voluntaria de 3344
pares de gémeos, com idades compreendidas entre
08 33 e 0s 51 anos, todos do sexo masculino. Para o
estudo da heritabilidade foram utilizados, apenas,
1006 pares MZ e 530 DZ. A actividade fisica foi avali-
ada a partir de um questionario com dois grupos de
questdes. O 1° grupo, com 6 itens, pretendia avaliar
a actividade fisica moderada associada a actividades
como, por exemplo, a marcha e subir escadas, en-
quanto que o 2° grupo, com 5 ifens, avaliava a parti-
cipagdo regular em actividades intensas especificas
tais como a pratica corrida, ciclismo, natacdo e jogos
de raquete.

Os investigadores delinearam uma estratégia anali-
tica capaz de dar resposta a duas das principais
questdes da epidemiologia genética: (1) Serd que
o fenodtipo actividade fisica tende a agregar-se em
familias? (2) Estara a agregacdo familiar relaciona-
da com a exposi¢do a um dado envolvimento, sus-
ceptibilidade biologica herdada, ou a heranga cul-
tural? Os principais resultados e conclusdes foram
0s seguintes:

* ha um padrao semelhante de freqiiéncia das res-
postas dos gémeos MZ e DZ para as actividade fisi-
cas moderadas e intensas;
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* para cada actividade moderada e intensa, as correla-
¢oes dos MZ sdo sempre superiores a dos DZ o que
sugere um efeito genético na variagdo do fenotipo
observado;

* as correlagdes para os MZ vao de 0.27 a 0.5 8 enquan-
:::_eparaos DZ vao de 0.07 a 0.44;

*: ira ai a atividades consideradas intensas, como por
exemplo a marcha ou corrida, jogos de raquete, ou
ciclismo, os valores de heritabilidade sdo de 0.53,
048 e 0.58 respectivamente;

* para as seis actividades consideradas moderadas os
valores de heritabilidade vao de 0.12 a 0.40; o indice
de heritabilidade para as actividades moderadas ¢ de

* nesta pesquisa, ndo se verificou a presenca da influ-
ir.aa aos ractores do envolvimento comum.

Aarnio e col. (1997) estudaram 3254 pares de gémeos
com l6anos (1697 MZ e DZ femininos ¢ 1557 MZ e
DZ masculinos), seus pais e avos, com o proposito
de investigar as associagdes intra e intergeracional na
activi-dade fisica no tempo de lazer no seio da familia,
no con-junto das trés geragdes. A actividade fisica foi
avaliada através de um questionario distinto para cada
geragdo cue permitiu  estimar os  valores
representativos de ac-tividade fisica nos tempos de
lazer. Os resultados relevantes para o nosso estudo
sdo os seguintes:

Cclrrclaqio (r) n.? de pares
M 04 231
ML 072 147
¥, 041 %
04 045 191
DZ. 02 47

f~feminino: m— masculino; so - sexo oposto

Tabela 4: Valores de correlagao na pratica de actividade
fisica no tempo de lazer dos gémeos MZ e DZ.

As correlagoes mais elevadas sao entre os pares MZ
masculinos ¢ MZ femininos, enquanto que os
gémeos DZ de sexo oposto apresentam a correla-
¢do mais baixa.
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Face ao padrdo de correlagdo - ryzxr >Tpzs € Tvzm >
I'nzm -€ evidente a presenca de efeitos genéticos e
do envolvimento tnico dos membros de cada par.

O estudo de Pérusse e col. (1989) foi realizado numa
amostra de 1610 membros de 375 familias. Nesta
amostra estavam incluidas familias com gémeos MZ
(62 pares) e DZ (60 pares). Os autores tiveram como
proposito identificar os efeitos das influéncias gené-
ticas e do envolvimento no que consideraram ser
dois indicadores de actividade fisica - actividade fi-
sica habitual e participacdo em exercicio fisico. Um
questionario detalhado, e que pode ser aplicado tan-
to nas criangas como nos adultos, permitiu
quantificar e estimar os niveis desses dois indicado-
res. De seguida, apresentam-se, exclusivamente, os
resultados relativos aos valores de correlagdo
intraclasse dos gémeos, por serem aqueles que
demostram pertinéncia para a presente pesquisa.
Estes resultados ndo sao apresentados por sexo, pelo
facto de ndo estarem disponiveis no texto original.

Niveis de actividade Participacio

fisica habitual em exercicio
DZ (n=56) 062 0.76
MZ(n=55) 072 0.74

Tabela 5: Valores de correlacéo intraclasse dos gémeos DZ
g’g/ilg para a actividade fisica habitual e participacao em exer-
No que se refere aos niveis de actividade fisica habitual
o valor de correlagdo dos MZ ndo é muito superior ao
dos DZ. Para a amostra total do estudo ndo foi encon-
trado um efeito genético muito elevado dado que a es-
timativa de heritabilidade foi de 29%. A maior relevan-
cia nas diferengas nos niveis de actividade fisica foi atri-
buida aos factores do envolvimento ndo transmitidos
pelos progenitores, 71%.

Para a participagdo em exercicio ¢ de notar que o valor
de correlagdo intraclasse dos pares de gémeos DZ ¢ li-
geiramente superior ao dos MZ. No total da amostra, a
totalidade da variancia foi atribuida ao envolvimento
culturalmente partilhado no seio da familia (12%) e ao
envolvimento nico dos sujeitos (88%). Nao foram ob-
servados efeitos genéticos ja que h* = 0.
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Do nosso conhecimento sé existe uma pesquisa em
Portugal sobre esta tematica. Foi realizada por Maia
(2001) com o proposito de estimar a quantidade de efeitos
genéticos responsaveis pela variagdo inequivoca nos |
niveis de actividade fisica de gémeos MZ e DZ. A amostra
foi constituida por 411 pares de gémeos de diferente
zigotia dos 2 sexos, com idades compreendidas entre os
12 e os 25 anos. O fendtipo actividade fisica total foi
obtido a partir do questionario de Baecke e col.
(1982).

Na tabela 6 sdo apresentados os resultados relati-
vos as correlagoes de Pearson para o indice de acti-
vidade fisica total nos gémeos de diferente zigotia
e sexo.

W, W, W, g, 0
Pares {n} 5] @ 118 & %
071 043 080 070 044

(so = sexc oposto; m = masculing; f = feminine}

rde Pearson

Tabela 6: Correlagbes de Pearson para o indice de actividade fisica
total nos gémeos de diferente zigotia e sexo.

Face a estes resultados, o autor refere o seguinte: o 1
padrdo de correlagdes nos gémeos do sexo masculino [
sugere, de modo inequivoco, a presenca de efeitos ge-
néticos e do envolvimento comum e tinico a govermnar [
a variagao nos niveis de actividade fisica. O mesmo nao
parece ser o caso no sexo feminino, dado que o valor |
de correlacdo dos gémeos DZ é muito proximo do dos
gémeos MZ.

O autor usou 16 modelos alternativos para o teste de
diferentes possibilidades de combinacao de factores
génicos e do envolvimento por forma a explicar a
variancia e covariancia presente nos dados dos gémeos
MZeDZ. Essa metodologia de ajustamento de mode-
los, utilizada em Biometria Genética (ver Neale e
Cardon, 1992), revelou que o que melhor se ajustou &
0 que sugere que efeitos genéticos (A), do envolvimento
comum (C) e do envolvimento unico ¢ aleatorio (E)
governam de modo distinto a varidncia observada no
fenotipo em causa nos dois sexos (modelo escalar es-
pecifico do sexo ACE). Os efeitos calculados para cada
sexo sdo, em termos de percentagem de variancia total,
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0s seguintes:

Tabela \* ARABIC 7: Estimativas de variancia dos
paradmetros fundamentais do modelo genético (ACE)
em cada sexo.

Sexo a’ c e
Masculino B8% o 1165%
8% R4 318%

Feminino

4.2. Estudos de Pratica
Desportiva

A pesquisa de Boomsma e col. (1989) foi realizada em
90 pares de gémeos (idade: dos 14 aos 20 anos) ¢ res-
pectivos pais, com o propdsito de estudar a semelhan-
¢a dos gémeos e dos progenitores no que a participa-
¢ao desportiva dizia respeito. A informagao sobre a pra-
tica desportiva foi recolhida através de uma questao que
implicava uma resposta de natureza dicotomica, sim ou
ndo. A questdo era a seguinte: esta envolvido em activi-
dades desportivas?

Da analise dos dados foram obtidos os resultados apre-
sentados na tabela 8.

Pares (n) 16 B 15 I7 4
r 089 090 014 070 002

Tabela 8: Valores de correlagdo tetracéricos (ri) no seio de cada par
de diferente zigotia.

Os valores de correlagao encontrados para o par do
sexo feminino sugerem a presenca do envolvimento
comum dos membros de cada par. Para o sexo mas-
culino, em contraste, essa presencga ndo ¢ tao eviden-
te, uma vez que a correlagdo dos DZ ¢ muito menor
que o valor esperado relativamente aos MZ. Baseado
nestes valores, a contribui¢ao dos factores genéticos
e dos ndo genéticos (envolvimento) parecem diferen-
tes nos sexos feminino e masculino. O valor de corre-
lagdo de zero, encontrado nos gémeos DZ de sexo
oposto, sugere a presenca de factores diferentes a
contribuir para a variancia na participacdo desportiva
em rapazes e raparigas.
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Utilizada a metodologia de ajustamento de modelos
para interpretar a contribuicdo distinta dos
envolvimento na
varidncia e covariancia observadas nos gémeos
MZ, DZ e DZ de sexo oposto, foram obtidos os
resultados apresentados na tabela 9.

factores genéticos e do

Tabela 9: Estimativas de variancia para os factores genéti-
cos (a®) e do envolvimento tnico (€°).

No sexo feminino os factores do envolvimento repre-
sentam a maior contribui¢do para a variancia observada
respostas a pratica desportiva. O contrario se passa
para o sexo masculino ja que a maior influéncia para
a pratica desportiva parece residir nos factores
genéticos, sendo a” (fracgdo da varidncia fenotipica
imputada as diferencas genéticas entre sujeitos) o
dobro do obser-vado no sexo feminino.

O segundo estudo holandés, da autoria de
Koopmans e coL (1994) foi realizado numa amostra
de maior dimensdo, constituida por 1578 gémeos com
idades compreendidas entre os 13 e os 22 anos e
respectivos pais. Teve como proposito identificar os
factores genéticos e do envolvimento responsaveis
pelos habitos tabagicos e de pratica desportiva, ainda
que aqui s6 o ultimo fendtipo seja do nosso
interesse.

A resposta dicotdmica a questdo - pratica desporto? -
produziu os valores de correlagio tetracdricos, apre-
sentados na tabela 10.

MZ DZ ML UL Dz
Pares(n) 249 A1 39 303 456
r 089 060 085 072 035

Tabela 10: Valores de correlagao tetracéricos (r;) dos dife-
rentes pares de gémeos.

Estes valores mostram que os pares de gémeos MZ sdo
mais semelhantes do que os DZ na pratica desportiva,
sugerindo que factores genéticos contribuem para as
diferengas inter-individuais neste comportamento.
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Nao se constataram diferencas significativas nos valo-
res de I'vzm € I'vzr bEM COMO NOS I'pym € Ipze. O
valor

de correlagdio para os DZ de sexo oposto ¢
significativamente mais baixo que os valores dos
DZ do mesmo sexo. Isto sugere factores diferentes
a influenciar o comportamento do sexo masculino
e feminino, isto €, genes e envolvimento comum
expressos num provavelmente nao se
expressardo na mesma magnitude no sexo oposto.

Sexo,

Quando se testaram as hip6teses subjacentes ao padrao
dos resultados anteriores, verificou-se que a contribui-
¢ao dos factores genéticos e do envolvimento ndo dife-
re entre sexos. As estimativas foram as seguintes: a° =
48%; ¢* (fracgiio da variancia fenotipica imputada aos
efeitos do envolvimento comum) = 38%; ¢ (fracgio da
variancia fenotipica imputada aos efeitos do
envolvimento Uinico dos sujeitos) =12%.

O estudo proveniente da Bélgica foi realizado por
Beunen &Thomis (1999) numa amostra de 91 pares de
gémeos MZ e DZ, com 15 anos de idade. A variavel es-
tudada foi o nimero de horas/semana/ano despendidas
na pratica desportiva realizada no clube, com os ami-
gos e/ou com a familia, exceptuando o niimero de ho-

‘NEZ\'II A\’V} DZm DZ[ Dz'm
Pares(n) 7 17 19 9 v
rde Pearson 066 098 062 071 023

ras das aulas de Educacao Fisica. Os valores de correla-
¢ao obtidos neste fenotipo estdo na tabela 11.

Tabela 11: Valores do coeficiente de correlagdo de Pearson
nos diferentes pares de gémeos.

As correlagdes intrapar no sexo feminino sao superio-
res as do sexo masculino. O valor de rpzs € mais de
metade do valor nyzg, sugerindo que os factores do
envolvimento jogam um papel importante na pratica
desportiva.

O valor de correlagao dos DZ (0.23) foi muito menor

do que os valores encontrados para os DZ do mesmo

sexo. Estas diferengas poderdo ficar a dever-se a dife-
rente susceptibilidade bioldgica na pratica desportiva.

O recurso ao procedimento de ajustamento de
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modelos produziu os seguintes resultados:

« no sexo masculino 0 modelo ACE produziu a* =83%,
¢* = 0%, ¢* = 17%, o que permite concluir que nesta
amostra, o tempo despendido na pratica desportiva
¢ fortemente dependente dos genes;

« 10 sexo feminino, 0 mesmo modelo revelou a’=44%,
¢® = 54%, ¢’ = 2%, 0 que sugere que 0 tempo
despendido na pratica desportiva ¢ mais influenciavel
por factores do envolvimento comummente parti-
lhados no seio da familia do que pelos genes.

O tinico estudo portugués sobre esta tematica foi reali-
zado por Maia e col. (1999) numa amostra de 104 pares
de gémeos (40 MZ, idade = 17,30 + 5.82; 64 DZ, idade
=17.86 = 8.12) do norte do pais.

O célculo dos valores de pratica desportiva foi efectua-
do a partir do questionario de Baecke e col. (1982). Para
além de uma resposta dicotomica (pratica/ndo pratica)
0 questionario permite estimar o valor de tal pratica,
com base no calculo de um indice de pratica desportiva
que considera a intensidade (estimativa do dispéndio
energético por modalidade), a duragao da pratica (n.°
de horas semanais), bem como a freqiiéncia (n.° de
meses por ano).

Na tabela 12 sdo apresentados os resultados relati-
vos aos valores de concordancia de pratica desportiva
bem como dos coeficientes de correlagao

* os valores mais elevados de pratica desportiva con-
junta ocorre nos gémeos MZ sendo a sua concor-
dancia muito supetior & dos DZ,,. Em contraste, para
0 sexo feminino o valor de prética conjunta dos DZ ¢
mais elevado do que MZ;

* 0 padrao de correlagdo mostra, sobretudo no sexo
masculino, uma agregacio familiar clara (tygz> fozm)-Esta
diferenca ¢ uma indicacdo segura da presenca de
influéncias genéticas na diferente adesdo a pratica
do desporto, nesta amostra;

* no sexo feminino, os valores de r ndo seguem o pa-
drao esperado para evidenciar a presenca inequivo-
ca de efeitos genéticos, uma vez que o valor de ¢
nao ¢ superior ao Ipzg

* 0 valor de 1pz, ndo ¢ significativamente distinto dos
valores de rpz, € T pzs 0 que sugere a presenga de
factores do envolvimento que contribuem para a
adesdo da pratica do desporto, em detrimento dos
aspectos genéticos.

A metodologia de ajustamento de modelos revelou que
o que melhor se ajustou aos dados e que mostrou
melhorias substanciais relativamente aos outros ¢ o
modelo genético nao implicando a presenca de genes
distintos a operar nos dois sexos.

Na tabela 13 encontram-se os resultados do modelo fi-
nal (ACE) que se revelou mais parcimonioso e de me-

tetracdricos. lhor ajustamento aos dados.
Concordinda {%) Sexo a’ ¢ e
Gémeos  Pares(n} Ambos S61 Nenhum 1 Masaulino 082 008 010
Nﬁm P 00 40 160 095 Feminino 0.00 071 029
Nﬂ' p. S 510 00 150 04l
[Z, Iy 147 06 647 042 Tabela 13: Valores das estimativas de varidncia dos
[Y[ » 33 26 71 047 g:;%metros fundamentais do modelo genético (ACE) em cada
oz, 15 267 400 B3 044

Tabela 12: Valores de concordancia de pratica desportiva
nos gémeos MZ e DZ dos dois sexos, bem como dos coefici-
entes de correlagéo tetracoéricos (r;)

Da analise dos valores foi possivel tecer os seguintes
comentarios:
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No sexo masculino, os resultados evidenciam um
forte efeito genético nos seus indices de pratica
desportiva, dado que a™= 0.82 (82% da variancia
total ¢ devida a diferencas genéticas entre os su-
jeitos). No sexo feminino a estimativa do efeito
genético ¢ zero sendo elevado o valor dos efei-
tos referentes ao envolvimento comumente par-

My virnerio



tilhado no seio da familia (¢ = 0.71).

4.3. Estudos de Dispéndio
Energético

Tal como ja foi referido no capitulo 2 deste trabalho, o
dispéndio energético total ¢ normalmente fraccionado
em trés componentes distintas: dispéndio energético
basal (DEB); dispéndio energético associado aos pro-
cessos de ingestdo, digestdo, transformagdo e
armazenamento dos macro-nutrientes e dispéndio
energético associado a actividade fisica quotidiana.

Cerca de 70% do dispéndio energético diario é gasto
com a taxa de metabolismo basal. Esta taxa ¢ apenas
ligeiramente mais baixa que o dispéndio energético de
repouso. A energia despendida nesta componente
basal ou de repouso) estd intimamente relacionada
com a idade e o sexo, assim como com a quantidade de
massa magra (massa isenta de gordura) do individuo. A
massa magra explica, por si s0, 50 a 80% da variacdo
coservavel na taxa de metabolismo de repouso (TMR).
Estima-se que a variagio intra-individual seja de 4 a 6%
(Bouchard e col. 1997).

Depois de se ajustarem os valores da TMR para a com-
posicao corporal, idade e sexo do sujeito, a variagdo
residual que subsiste € ainda cerca de 10%. A esta por-
¢a0 de variancia "inexplicavel" tém sido atribuidos fac-
:ores genéticos. Para testar esta hipotese, foram reali-
zados alguns estudos, embora muito poucos tenham
gémeos nas suas amostras.

Fontaineecol. (1985) realizaram uma pesquisa com o
propdsito de investigar a influéncia da hereditariedade
no DEB em 20 pares de gémeos MZ e 19 DZ. Foram
encontrados valores de correlagdo intraclasse nos MZ
que variaram entre 0.45 ¢ 0.81 (de acordo com a unida-
de usada para expressar o DEB), valores esses que fo-
ram superiores aos dos DZ que se situaram entre 0.21
e 0.44. Resultados semelhantes foram encontrados por
Bouchard e col. (1989). As correlagdes nos pares de
gémeos MZ (0.72 a 0.79) foram superiores as encontra-
das nos DZ (0.30 a 0.50). A estimativa de heritabilidade
encontrada neste estudo sugere que 70% da variancia
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observada no DEB, depois do ajustamento para a ida-
de, sexo, massa corporal e composigao corporal, pode
ser atribuida a factores genéticos. Os resultados destes
estudos parecem sugerir, sem sombra de divida, que
factores genéticos governam o dispéndio energético
basal do individuo.

Apesar de existir uma variabilidade consideravel en-
tre os individuos, a magnitude do efeito relacionado
com a segunda componente, que diz respeito ao efei-
to térmico da alimentagdo, representa cerca de 10%
do dispéndio energético diario total. Do nosso conhe-
cimento, apenas um estudo, cuja amostra continha
gémeos (21 pares de gémeos DZ e 37 MZ), foi realiza-
do com o proposito de analisar a influéncia dos facto-
res genéticos nesta componente (Bouchard e col.,
1989). O dispéndio energético foi registado, por
calorimetria indirecta, durante 4 horas apos a ingestao
de uma refeicao de 1.000 kcal. As correlagdes encon-
tradas para os DZ ¢ MZ foram de 0.35 e 0.52 respecti-
vamente, sugerindo um efeito genético de 30% para
o efeito térmico da alimentacao.

Estudos que tenham investigado os factores genéticos
responsaveis pelo dispéndio energético relacionado
com a terceira componente - actividade fisica diaria -
sao também escassos. Tal facto deve-se, principalmen-
te, a dificuldades metodologicas subjacentes a avalia-
¢ao do dispéndio energético associado a actividade fisi-
ca em condigdes de "free-living". Ou seja, ndo ¢ facil
avaliar, de forma isolada, a energia que o individuo gasta
na actividade fisica quotidiana. Incontestavelmente, a
actividade fisica exerce o efeito mais profundo e vari-
avel sobre o consumo de energia nos humanos (McArdle
e col., 1992). Em condicoes de "free-living", acnorme
dispersdo nos valores de actividade fisica do sujeito re-
presentam a maior fonte de variagdo no dispéndio
energético total diario entre individuos (Goran, 1997).

De acordo com Goran (1997), ndo havia, até a data,
nenhum estudo publicado, em gémeos ou em familias
com recurso a técnica do "Double labeled water" para a
avalia¢do do dispéndio energético em condigdes de
"free - living". Essa avaliagio pode ser realizada combi-
nando este método, para medir o dispéndio energético
total, com a calorimetria indirecta, para medir o dispén-
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dio energético de repouso e o efeito térmico da alimen-
tacdo. Este autor recorreu ao "Double labeled water"
para avaliar o dispéndio energético total, durante 14
dias, de 37 pares de irmaos (com idades entre 0s 5 € 0s
9 anos), 5 dos quais eram gémeos DZ. O dispéndio
energético de repouso foi medido através da
calorimetria indirecta. A correlagdo intra-par do dispén-
dio energético associado a actividade fisica foi de 0.11.
Uma vez que essa correlagdo foi calculada depois de
efectuado o ajustamento do dispéndio energético total
para o dispéndio energético de repouso, os valores su-
gerem a existéncia de influéncias genéticas diversas a
governar a TMR e a taxa de dispéndio energético asso-
ciada a actividade fisica.

Em sintese, os estudos referidos pretendem mostrar
o seguinte conjunto de idéias:

* 1) que a actividade fisica ¢ governada por um con-
junto indeterminado de genes; 2) que a actividade
fisica ndo é um trago de natureza mendeliana, ape-
sar de variagdes num so gene poderem alterar dras-
ticamente um comportamento que ¢ normalmente
influenciado por varios genes (como se podera ob-
servar no estudo da Drosophila melanogaster) e 3)
que se comega a investigar a localizacdo de bandas
ou zonas em determinados cromossomas onde es-
tardo alojados genes responsaveis pela variagdo no
comportamento actividade fisica (estudos de QTL).

* que os valores de similitude dos pares de gémeos
MZ para o fenotipo actividade fisica sdo, quase sem-
pre, superiores aos dos DZ; as caracteristicas genéti-
cas dos sujeitos parecem contribuir indubitavelmente
para a variagao observada no fenotipo actividade fi-
sica, a que se adicionam as influéncias do
envolvimento partilhado no seio da familia e do
envolvimento unico dos sujeitos.

* que os resultados dos estudos evidenciam a presen-
ca de factores genéticos a governar a variacao
interindividual na pratica desportiva, se bem que para
0 sexo feminino os factores do envolvimento pare-
¢am ter um maior contributo nessa variagao.

* que o dispéndio energético total € um fendtipo com-
plexo que compreende as taxas de metabolismo basal

e de repouso, o efeito térmico dos alimentos e o dis-
péndio energético na actividade fisica. Embora pou-
cas pesquisas tenham abordado estas questdes, 0s
resultados conhecidos parecem sugerir que os fac-
tores genéticos contribuem para as diferengas
interindividuais no dispéndio energético.
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1ecM - centimorgam. Um cM ¢ equivalente a 1 milhdo de
pares de bases
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