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RESUMO

Este estudo e percorrido por dois propositos fundamentais: a) apresentar, ainda que de modo
breve, aspectos da metodologia de genetica guantitativa aplicados ao estudo de fendtipos de Interesse dos
cientistas das Ciéncias do Desporto; e b) aplicar tais técnicas e procedimentos em gémeos monozigoticos
(MZ) e dizigodticos (DZ) para determinar a presenca de efeitos genéeticos nos seus indices de pratica
desportiva. A amostra e constituida por 104 pares de gémeos, 40 MZ e 64 DZ, cuja média de idades € 17,30 +

5,82 e 17,86 + 8,12, respectivamente. O indice de pratica desportiva fol obtido a partir do questionario de
Baecke et alii (1982). Os procedimentos estatisticos compreendem tabelas de contingéncia, correlacoes
tetracoricas, taxas de concordancia “probandwise” bem como ajustamento de modelos univariados
gemelares. Os programas estatisticos utilizados foram o SPSS 9.0 e o Mx. Os principals resultados e
conclusOes foram os seguintes: a) € evidente a presenca de forte agregacao familiar nos valores de pratica
desportiva; b) estes valores sao mais fortes nos gémeos MZ do que nos gémeos DZ, e mais elevados nos
meninos do gque nas meninas; ¢) nos meninos o valor da dependéncia genetica & de 82%, sendo muito
reduzida a Influéncia do envolvimento comum e Unico de cada par; d) nas meninas 0s resultados sao
diametralmente opostos, ja que a influéncia genética € zero, e a do seu envolvimento comumente partilhado

no seio da familia e de 71%. Estas diferencas de efeitos geneticos e do envolvimento nos dois sexos sugerem
InterpretacOes de natureza biologica e socio-cultural.

UNITERMOS: Genetica quantitativa;, Desporto; Gémeos.

INTRODUCAO

O desporto moderno, legado magistral editado por Bouchard, Shephard &

Inequivoco do espirito e cultura humanas, oferece a
toda a gente um conjunto variado de beneficios
que percorre um largo espectro do dominio
biologico ao psicologico. O resumo atualizado
destes beneficios pode ser consultado no volume

Stevens em 1992, referente a famosa conferéncia
de Toronto. Enquanto produto cultural do homem,
e uma fonte Inesgotavel de socializacao
concorrendo com o papel do modelo familiar na
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transmissao de  valores fundamentals da

humanidade.

Se nos situarmos num  plano
meramente operativo e facilmente interpretavel, a
contabilidade da pratica desportiva poderia
resumir-se a uma simples adi¢cao que contemplasse
0s seguintes fatores: a modalidade praticada, a
possibilidade de quantificacao da sua Intensidade
em termos de dispéndio energético, a duracao da
pratica em horas e a frequéncia semanal ou mensal.
Este diamante de quatro faces evidencia, de modo
Inequivoco, uma enorme variagao na populacao no
selo de cada sexo em funcao da Idade, estatuto
socio-econdmico e outras condicionantes, bem
como tambem é clara a variabilidade entre sexos
em cada valor discreto de idade.

E consensual a 1déia de gue a adesao
a pratica do desporto, enquanto agente
fundamental de. socializacdo, depende de um
conjunto variado de fatores de que destacamos o
papel da familia, dos amigos, do modelo de
desportista, dos “mass-media” da disponibilidade
e acesso a Infra-estruturas, bem como a uma outra
multiplicidade de agentes causals.

E um fato inequivoco que nem toda a
gente pratica desporto, e 0s que o praticam o fazem
por multiplas razdes. E tambem evidente que a
pratica  desportiva expressa uma enorme
variabilidade, desde o0 simples desporto de
recreacao e lazer a mais elevada manifestacdo da
“performance” humana consignada na expressao
olimpica “citius, altius, fortius™

Duas questoes dque Imediatamente
saltam ao espirito Inquisitivo humano Sao as
seguintes: quals Sao 0S grandes vetores
responsaveis pelo fato de nem toda a gente praticar
desporto? A que se deve a circunstancia dos que
praticam desporto mostrarem uma grande variacao
na modalidade a que aderiram, na Intensidade,
duracao e frequéncia da sua pratica?

E mais que evidente que rapidamente
se lavantariam disciplinas como a Psicologia, a
Sociologia ou a Pedagogia, por exemplo, para
procurar Interpretar o0 sentido das questoes
anteriores e apresentar respostas dentro do seu
universo epistemologico.

Contudo, aquilo que caracteriza o
coracao das questoes anteriormente formuladas é a
Idéla de variacdao. Na primeira questao lidamos
com variagao limitada na adesao, ou nao, a pratica
do desporto dado tratar-se de uma variavel
dicotbmica. Na segunda questdao a variagcao €
expressa de forma continua, podendo representar-
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se por uma curva em funcao da distribuicao
normal.

A Interpretacao desta variagao, do
seu significado e alcance &, também, do dominio
da Genetica Quantitativa, uma vez que o fenoétipo
pratica desportiva e a sua representacao numérica
numa escala continua exige que se esclareca o
quanto da variacao total que distingue 0s
Individuos & devida a diferencas geneticas
Individuals e a efeitos diferenciados do seu
envolvimento.

A ABORDAGEM DA
QUANTITATIVA

GENETICA

E emergente o reconhecimento que a
maioria dos caracteres ou tracos dos sujeitos, I.e.,
os fenotipos, e influenciada por multiplos genes e
uma variedade enorme de fatores do envolvimento.
A Genetica Quantitativa tomou-se 0 paradigma
central de analise e atribuicdo de significado a
variacao fenotipica presente no seio da populacao
(Lynch & Walsh, 1998).

Foi Ronald Fisher, um brilhante
estatistico matematico, quem conciliou as posi¢oes
aparentemente antagonicas das leis Mendelianas na
transmissao de tracos discretos com as Iideias
biométricas apresentadas por Francis Galton para
tracos quantitativos (Khoury, Beaty & Cohen,
1993). A tradicao biométrica seguida por Galton
trabalhava sobretudo com a famosa questao da
genealidade herdada a partir de estudos em
familias nucleares e em gémeos em tracos ou
fendtipos descritos de forma continua.

A aventura Fisheriana da heranca
multifatorial de  natureza  poligénica  fol
acampanhada por dois vultos maiores da Genética

Wright e Haldane. Os estudos de Genética
Quantitativa aplicada aos humanos lidam,
sobretudo, com delineamentos de familias
nucleares e gemelares (uma abordagem profunda
desta materia pode ser encontrada em Khoury et
alit, 1993; Neale & Cardon, 1992). Neste dominio
Inquisitivo sobre a variagao fenotipica Importa
esclarecer trés guestOes que Se apresentam como
nucleares:

- Porgue é que somos todos diferentes?

- Porque e que os filhos se assemelham aos seus
progenitores?

- Porque e que os filhos dos mesmos progenitores
sao diferentes?
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As trées questdoes remetem-nos,
forcosamente, para a identificacao da natureza da
variacao entre individuos, bem como para a
covariacao entre sujeltos aparentados e serao
objeto de analise nesta pesquisa. Importa desde ja
salientar que abordaremos exclusivamente o
delineamento gemelar, deixando para uma outra
oportunidade o problema da homogamia fenotipica

na transmissao vertical parental.
A Epidemiologia Genética pode ser

entendida como uma construcao Intelectual e
operativa do casamento por conveniéncia entre a
Genética e a Epidemiologia que visa, sobretudo, a
analise da distribuicao de tracos ou caracteristicas
no seio das familias com vista a compreensao da
sua possivel base genetica (outras definicOes de
Epidemiologia Genética podem ser encontradas em
Khoury et alil, 1993). O estudo da agregacao
familiar, isto e, a tendéncia para determinados
tracos ou caracteristicas se aglomerarem com
freguiencia entre familiares de graus de parentesco
diferente, € o tema central da Epidemiologia
Genética. Neste dominio de pesquisa colocam-se,
de forma seguencial, trées gquestoes que Importa
solucionar:

- O traco ou fenotipo em estudo tende a agregar-se
em familias?

- A agregacao familiar esta relacionada com a
exposicao a um envolvimento comumente
partilhado, a suscetibilidade biologica herdada, ou
a heranca cultural?

- Como foi herdada a suscetibilidade genetica?

A resposta a estas questoes exige
delineamentos de pesquisa compostos por amostras
de familias iInteiras ou nucleares, gémeos
monozigoéticos (MZ2) e dizigodticos (DZ), bem como
metodologias de analise de dados adequadas a cada
circunstancia.

A resposta a primeira questao,
guando se dispoe de Informacao de natureza
dicotomica de pais e gémeos, ou SO de gémeos,
reclama 0 uso de tabelas de contingéncia gue
permitem o calculo de estatisticas adequadas (x2
“odds ratios” e taxas de concordancia
“probandwise”), bem como é possivel o recurso a
regressao logistica, ou ainda ao calculo de
coeficientes de correlacao tetracoricos (Khouryet
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alll, 1993; Ramakrishman, Goldberg, Henderson,
Eisen, True, Lyons & Tuang, 1992).

A segunda guestao exige uma analise
mais sofisticada e profunda para identificar, na
variacdo fenotipica total, as partes devidas as
diferencas  geneticas entre  sujeitos, ao
envolvimento comumente partilhado no seio da
familia, e ao envolvimento unico do sujeito. Os
procedimentos de analise vao desde 0s meétodos
classicos de analise de variancia e estimativas de
heritabilidade (h2), as metodologias de biometria
mais sofisticadas e flexivels de ajustamento de
modelos (para uma abordagem profunda desta
matéria consultar Eaves, Eysenck & Martin, 1989;
Falconer, 1990; Lynch & Walsh, 1998; Neale &
Cardon, 1992).

A terceira gquestao reclama estudos
de segregacao e “linkage” gue estao para alem dos
propositos desta pesquisa e que podem ser
consultados em Khoury et alii (1993), Lynch &
Walsh (1998).

OS METODOS DE ANALISE

Enquanto que as metodologias de
analise relativas a primeira questao sao de

entendimento Imediato e de calculo ligeiramente
simples, a resposta a segunda questao exige uma
explicacdo mals detalhada para se entender oS
resultados provenientes das metodologias que
Iremos utilizar.

A adesdo a pratica do desporto e a
sua expressao quantitativa continua  (ver
metodologia), nao podem ser tratadas como se
fossem simples tracos Mendelianos. Trata-se, 1SSO
sim, de fenotipos complexos emergentes de
multiplas influéncias como fol anteriormente
referido (FIGURA 1). O estudo das causas
fundamentals da variancia observada nestes
fenotipos exige um quadro conceltual robusto,
medicoes altamente fiavels dos fenotipos, amostras
de dimensao suficiente de familias nucleares com
varios graus da parentesco, “pedigrees” extensos, a
gue se associa a forte possibilidade de identificar
genes candidatos ou marcadores moleculares dos
fendtipos em estudo.
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FIGURA 1 - Fatores responsavels pela variacao nos niveis de pratica desportiva (Adaptado de

Bouchard et alii, 1998).

Nesta aventura ha que distinguir,
claramente, 0s conceitos de genes necessarios de
genes suscetivels (Bouchard, Malina & Pérusse,
1997). Um gene suscetivel € o que aumenta a
sensibilidade ou predisposicao do seu portador
para evidenciar valores distintos de um dado
fendtipo. Estes genes possuem um efeito
acrescentado nas diferencas Individuais
observadas, contribuindo com pequenos efeitos na
variancia total observada. Sao responsavels por
diferencas nos niveis distintos do indice de pratica
desportiva. Genes necessarios sao agueles gue se
consideram suficientes para causar o aparecimento
da pratica desportiva e dos seus valores numa
escala quantitativa. Sao 0s genes responsaveis pela
producao de um largo efeito na variancia total do
fenotipo.

DOW N-UP

Abordagem do
genotipo medido

Ainda que dificeis de Investigar
atualmente, as InteracOes gene-gene e gene-
envolvimento (resposta diferenciada as condicOes
do mesmo envolvimento em sujeitos com
genotipos distintos) sao também fatores a
considerar.

Estao disponivels na literatura duas
abordagens fundamentals para estudar as bases
genéticas da pratica desportiva: a metodologia do
genotipo nao medido ou nao identificado,
designada de “top-down” e a metodologia
referente ao genotipo medido, 1dentificado na carta
genetica, designada de “bottom-up” (Bouchard et
alil, 1998) conforme FIGURA 2. Como é evidente,
a metodologia utilizada nesta pesquisa e a “top-
down”

TOP-DOWN

Abordagem do
genotipo nfio medido

FIGURA 2 Metodologias de estudo em genetica (Adaptado de Bouchard et alii, 1997)
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Na pesquisa gue Iremos apresentar,
localizada na metodologia “top-down”, Interessa
considerar um conjunto Importante de pressupostos
(Falconer, 1990; Lynch & Walsh, 1998):

Os pares de gémeos sao da mesma Idade e

partilham o mesmo envolvimento familiar de
origem (l.e.,, possuem 0 mesmo envolvimento
comum).
- Os gemeos MZ partilham os mesmos fatores
genéticos (os mesmos alelos em cada “locus™). Os
gémeos DZ partilham somente metade dos genes,
tal como 0 que ocorre entre Irmaos.

Um envolvimento semelhante afeta géemeos MZ e
gémeos DZ.

- A comparacao da similaridade entre gémeos MZ
e gémeos DZ relativamente a um fenotipo permite
Identificar as fontes de variacao na populacao
genes, envolvimento comumente partilhado e
envolvimento Unico.

No modelo classico, qualquer
fenotipo € constituido por duas componentes
aditivas uma genetica (G) e outra do
envolvimento (E). Quando se pensa em termos
populacionais, no modelo classico em Genetica
Quantitativa, a variancia total (vToc) de qualquer
traco fenotipico pode ser ffacionada em dois tipos
de variancia  a variancia genética (VG e a
variancia do envolvimento (VE. A variancia do
envolvimento pode ser ainda ffaccionada em duas
outras fontes de variacado a que e devida ao
envolvimento comumente partilhnado no seio da
familia (Vc) e a que é especifica e Unica de cada
pPar (V esp).

Da comparacao destas fontes de
variacao é possivel calcular uma razao designada
de heritabilidade (h2) que se refere a proporcao de
variancia total que pode ser atribuida a efeitos
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geneticos (h2Z=VG@VTAN). Do um modo semelhante
podem calcular-se a contribuicao dos fatores do
envolvimento comum (cZ=VdVot) e dos fatores
especificos (eZ=VEsp/VTOT).

Nestas formulacoes do modelo
classico &€ Imperioso gque Se cumpram guatro
pessupostos fundamentais (Bouchard et alit, 1997):

- Auséncia de iInteracdo dos genotipos com O
envolvimento (isto significa que diferentes
genodtipos reagem de modo similar aos mesmos
fatores do envolvimento, traduzindo uma igualdade
de suscetibilidade).

Auséncia de correlacao entre genotipos e
envolvimento (isto quer dizer que 0s varios
genodtipos sao expostos a condicoes semelhantes do
envolvimento).

Auséncia de Interacao gene-gene (i.e.,, nao se
verifica epistasia).

Auséencia de acasalamento preferencial.

Uma forma muito simples e
esclarecedora da presenca de agregacao e,
consequentemente, da Informacao relativa aos
efeitos genéticos € a que resulta da interpretacao do
coeficiente de correlacao e a sua representacao
grafica. Se multiplicarmos o valor do coeficiente
de correlacao por 100 e o tratarmos como uma
percentagem teremos uma medida simples que
expressa 0 quanto da variacao total no fendtipo
pratica desportiva é causada por fatores partilhados
pelos membros de cada par, -evidenciando
diferencas nos padroes de semelhanca ou
agregacao familiar.

A FIGURA 3 refere-se aos
diagramas de dispersao dos indices de pratica
desportiva dos gémeos DZ e MZ do presente
estudo.
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FIGURA 3 Diagramas de dispersao dos valores dos indices de pratica desportiva de gémeos
DZ (diagrama superior) e MZ (diagrama inferior) do sexo masculino.

Nos gémeos DZ a correlacao é de
0,347, implicando que de todos os fatores
responsaveis pela variagcao nos resultados 34,7%
sao devidos a fatores que 0s membros do par
possuem em comum. Nesta circunstancia surge
Imediatamente o0 problema seguinte: dado que 0S
gémeos DZ, por exemplo, passaram juntos a maior
parte da sua vida, nao poderemos saber se 0S
34,7% sao Inteiramente devidos ao fato de
partilharem o mesmo envolvimento “In utero”,
viverem com 0S mesmos progenitores desde o
nascimento, ou simplesmente porgue tém, em
comum, metade dos genes. Ora, € somente guando
dispusermos de um outro tipo de relacao em que o
grau de similaridade genética ou similaridade do
envolvimento partilhado for diferente, como € o
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caso dos gémeos MZ, que esclareceremos tal
guestao.

Enquanto os gémeos DZ, tal como os
iIrmaos, partilham, em media, metade dos genes, 0S
gémeos MZ sao geneticamente Idéenticos. NO
diagrama de dispersao, a elipse é diferente da dos
gémeos DZ. A correlacdo na amostra de gémeos
MZ ¢ 0,904, mais do dobro da dos DZ. A maior
similaridade dos gemeos MZ, dada a sua
Identidade genetica, estabelece a base para a
Identificacao da contribuicao dos fatores geneticos
nas diferencas nos indices de pratica desportiva.
Um dos propositos desta pesquisa € pois identificar
a presenca de tais padroes de agregacao familiar de
um modo quantitativo mais rigoroso.

Contudo, € ainda necessario que se
apresente uma nova explicacao acerca do alcance
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das relacOes que se estabelecem nas comparacoes
dos valores de correlacao entre gémeos MZ e DZ.
Para se Interpretar e esclarecer o
significado de similaridade iIntra-par quando o
traco em estudo € quantitativo continuo vamos

Correlacao (Parte a)
Observada intra-par

DZ MZ

Correlacao (Parte C)

Observada intra-par

DZ

Correlacao
Observada intra-par
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servir-nos da FIGURA 4 e dos diferentes
resultados do coeficiente de correlacao entre

membros do mesmo par (Beunen & Thomis,
1999).

(Parte b)

DZ MZ

MZ

FIGURA 4 - Representacao esquematica dos diferentes valores esperados, em teoria, da

correlacao intra-par.

- Parte a: qguando estamos na presenca exclusiva de
efeitos genéticos aditivos, os valores esperados
(1.e., teoricos) para as similaridades intra-par sao oS
seguintes: gémeos MZ = 100%; gemeos DZ,
Irmaos ou pai-filno(a), mae-filha(o) = 50%; primos
ou avo-neto = 25%, e na populacao o valor é 0%.
Parte b: se a similaridade nao e perfeita, por
exemplo se o valor de rM = 0,80, mas a
similaridade nos outros pares segue uma relacao
proporcional de acordo com as razoes da relacao

genéetica - roz = 0,40 e avo-neto, r = 0,20, dois
fatores sdo causadores da variacao fenotipica -

fatores geneticos aditivos e fatores do
envolvimento Unicos do sujeito. No caso dos
gémeos MZ, e se considerassemos o fenodtipo X, se
o Tnz = 0,80 tal significaria que 80% da variacao
no fendtipo seria devida a efeitos génicos e 20% ao
envolvimento unico do sujelto.

- Parte c¢: se a similaridade nos pares for maior do
que o esperado de acordo com o modelo teorico
(rM2< 2r[¥), entao parte da variacao no fenodtipo e
devida, também, a fatores comuns do
envolvimento.

Rev. paul. Educ. Fis., Sao Paulo, 13(2): 160-76,jul./dez. 1999



Aspectos geneticos da pratica esportiva

ESTUDOS EMPIRICOS DISPONIVEIS

A expressao mais elevada do
fendtipo pratica desportiva é a gue Se encontra
consignada na “performance” dos atletas
olimpicos. Até cerca de 1950, o estado da arte
nesta materia baseava-se no truismo bem
conhecido gue o “homo olimpicus” era o resultado
de um genotipo superior e um meio altamente
favoravel para a sua expressao.

Contudo, mails tarde, autores alemaes
(Grebe, 1955; Grimm, 1966; Weiss, 1979, 1980),
Italianos (Gedda, 1960) e americanos (Jokl & Jokl,
1968) mostraram de uma forma cada vez mais
veemente gue os fatores genicos herdados eram o
mailor determinante no sucesso desportivo. Nas
pesquisas de Gedda (1960) e de Weiss (1979,
1980) ressalta a nocao de que O sucesso no
desporto possui um padrao familiar, uma espécie
de linhagem familiar. Estas pesquisas Inspiraram-
se no trabalho pioneiro de Galton sobre a
genealidade herdada nas diferentes expressoes do
espirito humano desde as artes e as letras até as
ciéncias.

Pensava-se, na altura, que o campeao
teria que escolher os seus pais. E evidente que tal
pensamento é errado dado que nenhum filho
escolhe os seus progenitores. Na altura fol também
aconselhado, sobretudo nos ex-paises do leste
europeu  acasalamentos  preferencials  entre
desportistas de elite para favorecer o aparecimento
de descendentes com forte probabilidade de
exceléncia no desporto.

Recentemente, e num esforco
louvavel de sintese da informacao disponivel,
Bouchard et alit (1997) apresentaram uma lista
bem exaustiva dos fenotipos condicionadores do
sucesso desportivo, bem como da sua forte carga
genética. Desde as dimensOes corporais as aptidoes
motoras, passando por indicadores fisiologicos e
bloquimicos, parece ser inequivoco que os valores
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de heritabilidade sao moderados a elevados, desde
0,25 a 0,75, ainda que alguns Indicadores os
valores sejam superiores a 0, /5.

Se bem que a Informacao
anteriormente citada se refira as determinantes
biologicas do sucesso desportivo, e apesar do
volume de producdo cientifica nesta materia, o
mesmo nao se passa sobre o problema da simples
adesao a pratica desportiva. Uma busca exaustiva
acerca da Investigacao empirica neste dominio
permitiu identificar somente trés pesquisas - duas
realizadas na Holanda (Boomsma, Van der Bree &
Orlebeke, 1989; Koopmans, Van Doomen &
Boomsma, 1994) e uma realizada na Belgica
(Beunen & Thomis, 1999).

Apesquisa de  Boomsma et alil
(1989) procurava Identificar o padrao de
transmissao vertical na participacao desportiva de
pais para filhos. A amostra desta Investigacao
sobre semelhanca parental e de gémeos era
constituida por 90 familias (pai, mae e filhos que
eram gémeos). A Idade dos filhos variava entre os
14 e os 20 anos. A informacao sobre a pratica
desportiva fol obtida a partir da resposta a questao:
praticas desporto? A resposta de natureza
dicotdmica continha, como ¢ 6bvio, sim ou nhao.

A analise dos dados foi efetuada em
duas etapas: na primeira calcularam-se coeficientes
de correlacao tetracoricos (coeficiente de
correlacao adequado para lidar com dados
dicotomicos). Esta etapa permitiu, desde logo, uma
Interpretacao do significado dos valores a partir
das comparacoes dos rM com os rlx em cada sexo.
Na segunda etapa foi utilizada a técnica de
ajustamento  de modelos com  diferentes
possibilidades interpretativas de efeitos genéticos e
do envolvimento para “explicar” a variacao nos
resultados obtidos.

Os valores da parte exploratoria
resultantes dos diferentes pares de gémeos estao na
TABELA 1

TABELA 1 - Valores de correlagao tetracoricos (r,) por par de diferente zigozitia.

MZf MZm
Pares (n) 28 16
rt 0,90 0,89

DZf DZm DZ®
17 15 14
0,70 0,14 -0,02

(MZ = monozigotico; DZ = dizigotico; Dzos = dizigotico de sexo oposto; m - meninos; f- meninas).
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Na (generalidade o padrao dos
resultados & positivo, com magnitudes de rt
moderadas a elevadas. No sexo feminino oS
valores de r sugerem a forte presenca do
envolvimento comum, e no sexo masculino tal
presenca nao parece ser tao evidente. Se a analise
se limitasse exclusivamente a estes valores
poderiamos pensar que a contribuicao dos fatores
geneticos e do envolvimento eram diferentes nos
dois sexos. Nos gémeos DZ de sexo oposto, 0
valor de r,= 0 pode sugerir a presenca de diferentes
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fatores para explicar a variancia nos resultados, e o
fato da covariancia ser tambem zero em rapazes e
raparigas.

Quando se utilizou a metodologia de
ajustamento de modelos para Interpretar a
contribuicao distinta dos fatores geneticos e do
envolvimento na variancila e covariancia
observadas nos gemeos MZ, DZ e DZ de sexo
oposto, obtiveram-se os resultados apresentados na
TABELA 2.

TABELA 2 - Estimativas de variancia para os fatores genéticos (a2) e do envolvimento

especifico (e2).

a2
Meninas 0,35
Meninos 0,77

As conclusoes que emergem destes
resultados sao as seguintes: a) nas meninas a maior
contribuicao para a variagao nas respostas a pratica
do desporto e devida a fatores do envolvimento
comum partilhado no seio da familia; b) nos
meninos o contrario € verdade, ja que a maior
Influéncia na sua pratica desportiva e imputada a
fatores de natureza genetica, sendo o seu a (fracao
da variancia fenotipica Imputada as diferencas
geneticas entre sujeitos) o dobro do observado nas
meninas.

O segundo estudo da autoria de
Koopmans et alii (1994) aborda o problema da

e2
0,65
0,23

Identificacao dos fatores geneticos e do
envolvimento responsaveis pelos habitos tabagicos
e de pratica desportiva.

A amostra provém do registro
gemelar da Holanda e os autores consideraram,
exclusivamente, 1587 familias nucleares (pai, mae
e filhos gémeos). A idade media dos gémeos € de

18,00 = 2,3, cujos limites sao 13 e 22 anos.

A resposta dicotbmica a questao
pratica ou nao desporto nos pares de diferente
Zlgozitia e sexo estao na TABELA 3.

TABELA 3 Frequéncia de respostas positivas a pratica do desporto, bem como valores de
correlacao tetracoricos (rt).

Pares
N % pratica Ambos
MZm 249 /6 69,9
DZm 241 /6 64,7
MZT 329 o/ 59,0
DZf 303 70 59,7
Dz 456 m-79 54,4
f-72

Concordancia (%)

SOl Nenhum r

11,6 18,5 0,89
22.8 12.4 0,60
16,1 249 0,85
211 19,1 0,72
32,7 12.9 0,35
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Deste quadro emergem 0s seguintes
comentarios:

E evidente a presenca de forte agregacao na
pratica desportiva dado que o rivt> Tdz-

E clara a presenca de fatores genéticos para

contribuirem para as diferencas individuais na
pratica do desporto.
- Nao se constataram diferencas significativas nos
nMzm e rivir, bem como nos rMne rDA. Isto sugere
que o0s mesmos fatores geneticos e do
envolvimento contribuem para a variacao nos
resultados, ainda que a sua magnitude seja
diferente.

Dado que o r¥s é significativamente mais baixo
que o r¥ne rOA, sugere que diferentes fatores
Influenciam o comportamento dos meninos e das
meninas, 1.e., genes e envolvimento comum
expressos num sexo provavelmente nao se
expressarao N0 Sexo oposto.
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Contudo, quando se testaram as
hipOteses subjacentes ao padrao dos resultados
anteriores verificou-se, essencialmente, que a
contribuicdo dos fatores genéticos e do
envolvimento nao diferem entre sexos. AS
estimativas obtidas foram as seguintes: a2= 48%;
¢ (fracao da variancia fenotipica imputada aos
efeitos do envolvimento comum) = 38%; e (fracao
da variancia fenotipica imputada aos efeitos do
envolvimento Unico dos sujeitos) = 12%.

A terceira pesquisa é proveniente da
Belgica e fol realizada por Beunen & Thomis
(1999) numa amostra de 91 pares de gemeos MZ e
DZ de 15 anos de idade. A variavel dependente
considerada € 0 numero de horas semanals
dispendidas na pratica formal do desporto
realizado no clube, com os amigos e a familia,
excluindo o tempo referente a pratica de Educacao
Fisica escolar. Os resultados exploratorios iniciais
estao na TABELA 4.

TABELA 4 - Valores do coeficiente de correlacao de Pearson nos diferentes pares de gémeos.

MZm
Pares (n) 17
r de Pearson 0,66 0,98

m=menino; f=menina; 0s=sexo oposto.

Destes valores emergem 0s seguintes
comentarios:

As correlacOes Intra-par nas
meninas sao maiores que nos meninos; o rOf e
maior que metade do valor do Implicando a
presenca de fatores do envolvimento comum na
pratica do desporto.

Dada a diferenca nos valores de r
nos dois sexos, poderia sugerir-se diferente
suscetibilidade biologica na pratica do desporto.

Uma vez mails, e na esteira dos
autores anteriores, 0 recurso ao procedimento de
aJustamento de modelos produziu, essencialmente,
0s seguintes resultados:

Nos meninos 0 modelo ACE (a ser
e§plicado mais adiante) produziu a2=83%, c¢2=0%,
e =17/%, o que permite concluir que o tempo
dispendido no desporto e fortemente dependente
dos genes.

- Nas meninas, 0 mesmo modelo
revelou a2= 44%, c2= 54%, e2= 2%. Estes valores
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MZf

DZm DZf DZ®
19 19 19
0,62 0,71 0,23

sugerem dque o0 tempo dispendido na pratica
desportiva € bem mais influenciavel por fatores do
envolvimento comumente partilhados no selo da
familia do que pelos genes.

Apesar do valor distinto de a2 nos
meninos e meninas, 0 modelo nao-escalar de
dependencia sexual nao evidenciou a presenca de
um conjunto distinto de genes de participacao
desportiva agindo de modo distinto nos meninos e
nas meninas de 15 anos de idade.

METODOLOGIA

A pesquisa que iremos apresentar faz
parte de um vasto projeto tendente ao
esclarecimento dos fatores Interpretativos da
pratica do desporto e valores de atividade fisica em
familias nucleares do Norte de Portugal. Deste
estudo que abordara cerca de 6.000 familias
nucleares, uma parte refere-se a identificacao da
variacao destes fendtipos em gémeos e nas suas
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familias. Este relatorio refere-se exclusivamente
a0S gémeos. Trata-se da primeira e unica pesquisa,
att a0 momento, em Portugal, e possui uma
amostra de 40 pares de gemeos MZ (idade = 17,30
+ 5,82) e 64 pares de gémeos DZ (idade = 17,86 +
8,12).

A determinacao da zigozitia fol
efetuada com base num método iIndirecto (por
motivos de ordem financeira), usando O
questionario de zigozitia através do telefone
(aplicado as maes) proposto por Peeters, Van
Gestel, Vlietinck, Derom & Derom (1998), gque
apresentou a sua elevada validade concorrente face
aos métodos de determinacao de zigozitia por
ADN e marcadores sanguineos.

A cotacao da resposta das maes fol
efetuada pelo primeiro autor. Passado um mes foi
realizada uma nova cotacao para avaliar a
fiabilidade iIntra-observador na determinacao da
zigozitia. O valor da estatistica Kappa fol de 100%
para os gemeos MZ e ,100% para os gemeos DZ.

O calculo dos valores de pratica
desportiva dos gemeos fol efetuada a partir do
questionario de Baecke, Burema & Fritjers (1982).
Para além de uma resposta dicotomica (pratica, nao
pratica), e possivel estimar o valor de tal pratica
com base no calculo de um indice de pratica
desportiva que considera a Intensidade (estimativa
dodispéndio energetico por modalidade), a
duracao da pratica (numero de horas semanais),
bem como a freguéncia (nUmero de meses por
ano).

ANALISE EXPLORATORIA INICIAL

A determinacao da agregacao
familiar na pratica do desporto com base nas
respostas dicotomicas foi obtida do seguinte modo:

- Tabelas de contingéncia

As tabelas de contingéncia sao
tabelas de duplaentrada - em coluna estao as
respostas do gemeo 2 e em linha as respostas do
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gemeo 1. Destas tabelas calcula-se o valor da

estatistica X2 Se o seu valor fol tao extremo que
permita rejeitar a hipdtese nula, conclui-se pela
forte associacao entre as respostas dos gémeos,
sugestao de agregacao familiar.

- Taxas de concordancia “probandwise”

E um valor utilizado para determinar
algo semelhante a nocao de risco relativo e gue
pode ser formulado do seguinte modo - se um
membro do par praticar desporto, qual é a
probabilidade (i.e.,, o0 risco) do outro membro
tambéem praticar desporto?

- Coeficiente de correlacao tetracorico

Utilizado quando se dispOe de dados
dicotomicos dado permitir, por compara¢ao com 0s
resultados obtidos em gemeos MZ e DZ, uma
primeira “impressao” acerca dos efeitos distintos
que influenciam o fendtipo pratica desportiva.

AJUSTAMENTO DE MODELOS
UNIVARIADOS A DADOS GEMELARES

Convencionalmente, o ajustamento
de modelos segue os principios da “Path Analysis”
Inventados por Sewall Wright, em 1921. Trata-se
de uma tecnica estatistica que permite representar
de forma diagramatica simples modelos lineares
estruturais e efectuar predicOes sobre as variancias
e covariancias das variavelis contidas no modelo. O
diagrama “path” e um iInstrumento heuristico de
grande alcance didatico, dado que representa a
estrutura das relacoes que se estabelecem entre as
variaveis permitindo o estabelecimento formal de
um sistema de equacoes estruturals.

Quando a iInformacao disponivel
sobre o fenotipo e coletada em gémeos MZ e DZ, é
possivel estimar parametros de um modelo que
Inclua o efeito aditivo dos genes (A), do
envolvimento comumente partilhado no seio da
familia (C) e do envolvimento uUnico de cada

elemento do par (E). O modelo esta representado
na FIGURA 5.
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FIGURA 5 - Diagrama

Neste modelo as elipses
correspondem a aspectos latentes, nao observados,
neste caso o0s diferentes fatores que Influenciam o
fenotipo. Os quadrados representam o0s valores
observados no fendtipo de cada membro do par. As
setas unidirecionais correspondem as relacoes
“causals” no modelo; as setas bi-direcionals
representam covariacao ou “causalidade reciproca”
entre duas variaveis. Convencionalmente as letras
maiusculas referem-se aos fatores independentes e
as minusculas representam coeficientes “path”
(1.e., andlogos aos coeficientes beta da regressao
linear). Os parametros estruturais a estimar neste
modelo e que correspondem aos efeltos dos fatores
que lhes dao origem, sao a, ¢, e. Se os valores dos
fendtipos observados estiverem estandardizados, o
guadrado de cada uma destas estimativas refere-se
a proporcao de variancia do seu fator respectivo
para explicar a totalidade da variancia observada

no fendtipo. O parametro a e fixado em 1 para
gémeos MZ e 05 para géemeos DZ. Por
necessidade de Identificacao do modelo, as
variancias das variaveis latentes estao fixadas em
1,0.

De um ponto de vista genérico, a
partir da matriz de covariancia dos fenotipos
observados nos pares de gémeos MZ e DZ, testam-
se as seguintes hipoteses (Neale & Cardon, 1992):

- Nao existe qualquer agregacao familiar no
fendtipo (Modelo E; e>0;a=c=d =0).

A agregacao familiar e devida exclusivamente a
efeitos geneticos aditivos (Modelo AE; a>0ee >
0;c=d=0)

- A agregacao familiar é devida exclusivamente a

efeitos do envolvimento (Modelo CE, e>0ec >
0;a=d=0)
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do modelo ACE.

- A agregacao familiar € devida a efeitos genéticos
aditivos e de dominancia (Modelo ADE; a> 0, d >
Oee>0;c=0).

- A agregacao familiar é devida a efeitos genéticos
aditivos e do envolvimento comumente partilhado
(Modelo ACE; a>0,c>0ee>0; d=0).

Para estas hipoteses foram utilizados
de forma competitiva no seu poder interpretativo,
trés classes de modelos univariados: a) modelo
escalar dependente do sexo, que considera gue
ainda que 0s mesmos genes afetem meninos e
meninas, 0s seus efeltos diferem somente por uma
constante  multiplicativa nos varios “loci”
envolvidos;, a) modelo nao escalar dependente do
sexo, gque postula que diferentes genes controlam a
expressao do fendtipo em causa nos dois Sexos; C)
modelo genético nao Implicando qualquer
distincao de efeitos dos genes nos dois Sexos.

O procedimento de ajustamento de
modelos apresenta, sinteticamente, trés vantagens
relativamente ao estudo exclusivo das correlacoes:

- Permite obter um teste da qualidade do
aJustamento do modelo aos dados e verificar a sua
relevancia em termos interpretativos.

- Permite calcular estatisticas comparativas para
modelos  alternativos  (anteriormente  foram
formulados trées modelos para cada uma das cinco
hipoteses, 1.e., 3 X5 modelos, para explicar o
comportamento dos dados).

- Permite calcular interativamente e pelo método
de maxima verosimilhanca estimativas para 0S
parametros fundamentais do modelo.

A gqualidade do ajustamento de cada
um destes modelos é realizada por comparacao
Inicial com um modelo saturado, e depois, a
decisaio da escolha dentre o0s trées tipos
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fundamentais do modelo é realizada em funcao da

reducao significativa da estatistica X *bem como
pelo menor valor da estatistica AIC (Akaike
Information Criterion que pretende estabelecer um
compromisso entre parcimonia e complexidade,
penalizando o0s modelos com excesso de
parametros que violam o principio de simplicidade
expresso pela “navalha de Occam”).

Na analise exploratoria inicial foi
utilizado o programa estatistico SPSS 9.0. O
ajustamento de modelos foi realizado num
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programa especifico construido por Neale (1997) e
conhecido por Mx.

RESULTADOS E INTERPRETACAO

A TABELA 5 refere-se a primeira
parte do estudo exploratorio dos dados dos gémeos
de diferente zigozitia e sexo, sobretudo no que
concerne aos valores dos coeficientes de correlacao
tetracoricos.

TABELA 5 - Valores de concordancia de pratica desportiva nos gémeos MZ e DZ dos dolis
sexos, bem como dos coeficientes de correlacao tetracoricos (rt).

(GEmeos pares (n) Ambos
MZm 25 80,0
DZm 20 35,0
MZf 15 14,7
DZf 29 33,3
DZ(® 15 26,7

Os valores mais elevados de pratica
conjunta ocorre nos gemeos MZm sendo a sua
concordancia muito superior a dos gémeos DZm
No sexo feminino, os resultados de pratica
conjunta de gémeos MZ e DZ sao distintos dos de
Koopmans et alii (1994), mesmo quando se
verifica que a amostra do presente estudo e de
dimensao muito Inferior. O valor mais baixo de
pratica desportiva das meninas portuguesas pode
dever-se a diferencas de natureza socio-cultural
entre os dois paises, mesmo tendo em consideracao
a diferenca temporal dos estudos. Na Holanda, a
tradicao da pratica desportiva € bem mais forte que
em Portugal, sobretudo no que concerne ao
problema das “barreiras” de natureza cultural e
psicologicas de acesso ao desporto formal
Institucionalizado nos clubes, bem como pode
alnda refletir aspectos relativos a0
desenvolvimento sdcio-econdmico.

O padrao de correlacoes mostra,
sobretudo no sexo masculino, uma agregacao

familiar clara (rMm> rozm)- Esta diferenca € uma

Concordancia (%0)

SOl Nenhum rt
4.0 16,0 0,95
50,0 15,0 0,41
20,6 64,7 0,42
29.6 37,1 0,47
40,0 33,3 0,44

Indicacao segura da presenca de influencias
genéticas na diferente adesao a pratica do desporto.
Resultados idénticos sao referidos nas pesquisas de
Boomsma et alil (1989) e Koopmans et alii (1994).

No sexo feminino os valores de r nao
seguem O padrao esperado para evidenciar a
presenca de efeitos genéticos inequivocos. O valor
de rivif nao é superior ao rozf, o que revela um
nitido contraste com os resultados obtidos nas
pesquisas dos autores anteriormente citados. O
rCxos ndo € significativamente distinto do rozm e
rA. Tal sugere a presenca de fatores do
envolvimento, em detrimento dos fatores
geneticos, que contribuem decisivamente para a
adesao a pratica do desporto, sobretudo nas
meninas.

A segunda parte do estudo
exploratorio versou o calculo de tabelas de
contingencia e taxas de  concordancia
“probandwise” (TCP). Os resultados estao na
TABELA 6.
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TABELA 6 - Resultados (valorers de x2e da prova) das tabelas de contingéncia para os pares
de gémeos de diferente zigozitia, bem como das taxas de concordancia

“nrobandwise” (TCP).

GEmeos X

MZm 13,56
DZm 0,52
MZf 4,71
DZf 0,58
DZ® 1,72

Somente 0 valor de x2 Para 0s
gémeosMZm e MZf evidenciou significado

estatistico. E claro, da diferenca de valores da
TCP, a sugestdo de um “forte risco” de pratica
desportiva entre membros do mesmo par,
sobretudo nos meninos. O “risco” de pratica dos
gémeos MZmeé 98%, ao passo gue nos DZm e
somente de 58%.

Contudo, 0 mesmo nao parece
ocorrer no sexo feminino, onde os valores da TCP
sao muito semelhantes. Quando o gémeo 1 pratica
desporto, o “risco” do seu co-gémeo praticar
desporto e muito baixo.

Um padrao semelhante de resultados
refere-se as modalidades praticadas. Os membros
dos pares MZ tendem a agrupar-se nos Mmesmos
desportos. O mesmo nao acontece nos gemeos DZ,
sobretudo nos de sexo oposto. Esta “identidade” de
pratica nos gémeos MZ pode estar associada a uma
forte ligacdo nao somente biologica, mas também e
sobretudo afetiva, emocional e comportamental.

» TCP
0,000 98%
0,470 58%
0,029 59%
0,322 64%
0,190 62%

O passo fundamental da analise
quantitativa dos dados dos gemeos MZ e DZ dos
dois sexos compreendeu 0 ajustamento dos trés
modelos fundamentais para testar as hipoteses
previamente formuladas. Dado tratar-se de
modelos alternativos para explicar o padrao de
resultados expressos na matriz de covariancia,
toma-se 1mperioso decidir pelo “melhor” Dagui
que seja necessaria a sua comparagcao em termos
simultaneamente estatisticos e substantivos. O
modelo que melhor se ajustou aos dados e que
revelou melhorias substanciais relativamente aos
outros € o modelo genético ndo implicando a
presenca de genes distintos a operar nos dois
SEXOS.

Na TABELA 7 encontram-se 0S
resultados do modelo final (ACE) que se revelou
mais parcimonioso (menor valor de AIC) e de
melhor ajustamento aos dados.

TABELA 7 Valores da estatistica de ajustamento final (AIC), bem como das estimativas de
variancia dos parametros fundamentais do modelo genético (ACE) em cada

Sexo.
Sexo AlC
Meninos -1,28
Meninas -0,74

Do resultado distinto do ajustamento
dos tres modelos alternativos, é clara a rejeicao de
dois tipos de sugestOes: a) a presenca de genes
distintos em meninos e meninas relativos a sua
pratica desportiva; e b) que num dos sexos a

suscetibilidade genética para a pratica seria mais
elevada.
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a2 C2 e2
0,82 0,08 0,10
0,00 0,71 0,29

Nos meninos, 0s  resultados
evidenciam, em confirmacao do sugerido pela
analise exploratoria, um forte efeito genético nos
seus indices de pratica desportiva, dado que a2=
0,82 (82% da variancia total é devida a diferencas
geneéticas entre os sujeitos). Um valor tao elevado
de a2 pode traduzir a presenca Inequivoca nao so
de genes necessarios mas também de genes



174

suscetivels dada a variacao obtida no fenotipo em
estudo. Estes resultados sao semelhantes aos
obtidos por Beunen & Thomis (1999), ainda que 0s
autores considerem somente o fenotipo horas
dedicadas a pratica desportiva. Convém salientar
que a pratica desportiva, ainda que se situe no
plano da recreacao e lazer, “exige” empenhamento
psicoldgico e reclama, sempre, um dado nivel de
desempenho. Inumeros autores tém demonstrado
gue tal desempenho se encontra associado, entre
outros fatores, as diferencas nos valores da
morfologia somatica e nivel distinto das aptidoes
motoras. Ora estes fenotipos complexos
encontram-se, também, fortemente condicionados
por fatores genéticos (Bouchard et alii, 1997).

Nas meninas, as estimativas dos
parametros sao completamente diversas das dos
meninos. A estimativa do efeito genético e zero.
Em contra-partida, os efeltos de magnitude
superior sao referentes ao envolvimento
comumente partilhado no seio da familia. Estas
estimativas sao superiores as obtidas por Beunen &
Thomis (1999). Os maiores valores refletem a
circunstancia de a ser zero no presente estudo.
Entre outras, pensamos que trés tipos de
justificacOes poderao ser atribuidas a estes
resultados:

- A primeira prende-se com o elevado valor de c2
E provavel que fatores de natureza sécio-cultural
transmitidos no seio da familia, juntamente com a
Influéncia dos pares relevantes, assumam um papel
determinante nao sé na adesao a pratica desportiva
como também nos valores dos seus indices. Alias,
e bem evidente dos trabalhos de Lewko &
Greendorfer (1977) e McPherson, Curtis & Loy
(1989) o papel altamente relevante dos
progenitores na transmissao de modelos de
comportamentos e atitudes relativamente ao
desporto. E bom lembrar que os progenitores nao
transmitem somente genes aos seus descendentes.
Ainda que 0s genes transmitam somente a
linhagem germinal biolégica da  espécie,
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comportamentos, habitos e atitudes socio-culturais
sao herdados pela vivéncia continua no
envolvimento comum da “celula familiar” A titulo
de exemplo mencionamos uma pesquisa sobre a
agregacao familiar nos habitos generalizados de
atividade fisica realizado em 500 familias
portuguesas (Pereira, 1999), e que mostrou a
Importancia do papel da mae na transmissao de
habitos de cultura fisica as filhas.

- A segunda reflete a circunstancia de ser provavel
gue apesar de a2 ser zero nas meninas, tal nao
Implique necessariamente gue estas nao possuam
genes para a pratica desportiva. Pode 1Sso sim,
veicular a sugestao de, apesar de presentes, nao se
expressarem, pelo menos nesta amostra.

A terceira permite ser adequado pensar gue estes
valores podem refletir idiossincrasias proprias da
presente amostra, uma vez gue na pesquisa de
Beunen & Thomis (1999), o a2 e de 47%. Isto
sugere, necessarilamente, a recolha de malor
gquantidade de pares de gémeos, e da replicacao
desta pesquisa noutras amostras. Contudo, &
Importante salientar que a analise previa a poténcia
do teste em rejeitar uma HO falsa mostrou que a
dimensao da amostra do presente estudo era
adequada para que as Inferéncias efetuadas sejam
plausivelis.

Em conclusao, este trabalho
pretendeu: a) apresentar aspectos fundamentais das
metodologias de Genética Quantitativa para
estudar fenotipos de iInteresse dos cientistas das
Ciencias do Desporto, concretamente os niveis de
pratica desportiva; b) rever a informacao empirica
disponivel sobre os efeitos genicos na pratica
desportiva; c) aplicar tal metodologia em gémeos
MZ e DZ dos dois sexos cujos resultados suportam
a sugestao de um forte efeito genetico na pratica
desportiva dos sujeitos do sexo masculino; d) e que
0O Mesmo nao parece ocorrer no sexo feminino,
dado que o efeito fundamental esta associado as
Influéncias do envolvimento comumente partilhado
no seio da familia.
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ABSTRACT

GENETIC ASPECTS OF SPORTS PRACTICE: A TWIN STUDY

The purposes of this study are twofold: a) to present, briefly, some aspects of quantitative
genetics applied to Sport Sciences, and b) to apply such techniques and methodologies to study the genetic
effects of sports practice in monozygotic (MZ) and dizygotic (DZ) twins. Sample size comprises 104 twin
pairs, 40 MZ and 64 DZ, whose mean age Is, respectively 17.30 + 5.82 and 17.86 £8.12. An index of sports
practise was built based on the questionnaire suggestions of Baecke et alii (1982). Statistical procedures
Include the following techniques: contingency tables, tetrachoric correlations, probandwise concordance
rates, as well as model fitting techniques to univariate twin models. Software used was SPSS 9.0 and Mx.
Main results and conclusions are as follows: a) It Is evident the presence of familial aggregation In sports
practise; b) these values are more evident In MZ twins than In DZ twins, and more so In males than In
females; ¢) In males, genetic differences account for 82% of the variation in the index of sports practise; d) In
females the results are just the opposite, where genetic Iinfluences are zero, and shared environmental
Influences account for 71%. These differences in genetic and environmental effects in the two sexes call for

biological and social-cultural interpretations.

UNITERMS: Quantitative genetics; Sport; Twins.
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