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运动员都有成为世界冠军的梦想，但并非所有

运动员都具备这种能力。近 20 年的研究表明，要

想成为世界冠军，必须要有与之相匹配的杰出运动

表现，而杰出运动表现是一种“基因—基因”和“基

因—环境”复杂交互作用的表型［1］。精英运动员天

生具有倾向于从事某些运动项目的“天赋”基因，其

基因型在塑造相关运动表型（如速度、力量、耐力、柔

韧、协调、智力、个性和其他特征）中起关键作用［2］，

决定着个体固有运动能力以及运动能力水平能够

达到的上限，其影响范围从身体形态结构特征（如

身高、体重、肌纤维类型、肌腱长度），到生理生化特

性（如血红蛋白、最大摄氧量），再到可训练性、对运

动训练的适应性以及复杂的心理（如自信、毅力、心

理韧性）、行为（如技术、战术、运动技能）。如果缺少

这些基因或遗传倾向，要想成为世界冠军会变得十

分困难［3］。运动天赋基因只是成为世界冠军的必要

条件，而非充分条件，同时，它也并不意味着拥有良

好遗传特征的人就一定能够成为世界冠军［4］，因为

谁更有可能成为世界冠军？ 

——遗传和表观遗传学的观点
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【摘　要】：分子生物学技术的飞速发展，使人们对运动员何以成为世界冠军有了更深刻的认识。现代遗

传和表观遗传学认为，运动员要想成为世界冠军，必须要有与之相匹配的杰出运动表现，而杰出运动表

现是受多种遗传变异、表观遗传修饰以及环境（训练、营养）影响的多因素表型，是基因型和环境因子相

互作用的结果。DNA 编码信息提供了个体运动能力能够达到上限的蓝图，决定着运动潜力以及可训练

性的个体差异，而训练、营养等诸多环境因素可通过改变与运动能力相关基因的表观遗传学修饰，影响

个体运动表现的好坏。表观遗传学不但搭建了“基因—环境”之间的桥梁或中介，而且把运动员个体的

运动潜力与运动表现密切地联系在一起。刻意训练作为一种环境表观遗传调制器，可在不影响 DNA 编

码的情况下，通过诱导表观遗传学修饰改变调控运动能力相关基因的表达水平，在运动员杰出运动表现

的塑造过程中发挥极其重要的作用。因此，只有拥有“完美”运动天赋的基因组合，又能通过刻意训练使

其基因充分表达的运动员，才有可能成为世界冠军。
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包括刻意训练、饮食营养在内的环境因素在塑造精

英运动员运动表现的过程中也发挥着至关重要的作

用，它们可通过表观遗传学机制，促进相关基因激

活和充分表达，并导致从分子到系统水平的级联反

应和适应模式［3］，促使个体的运动潜力达到极致或

上限。

本文将从“遗传—表观遗传学”视角对近期有

关杰出运动表现形成、发展的遗传与环境交互作用

机制的研究进展进行评述，揭示运动员运动表现以

及可训练性个体差异的遗传学基础和生物学机制，

阐释遗传、环境和表观遗传学调控对塑造世界冠军

的贡献，为人们正确理解世界冠军的形成提供参考，

为运动员选材和对其进行个性化、精准化训练提供

依据。
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1　核心概念释义

运动表现（Athletic Performance ）很难准确定

义［4］。一般是指运动员在参加运动训练或竞赛时身

体素质（力量、速度、耐力、灵敏、柔韧）的集合展现，

其本质是生物力学功能、情绪因素和训练技术的复

杂组合。就遗传学角度而言，是受环境因素和多种

遗传变异影响的复杂多因素表型［5］。本文所说的杰

出运动表现特指精英运动员在日常训练和国际大赛

中的卓越运动表现。

运动能力（Athletic ability）指人们从事各种身体

活动的能力，包括维持生命活动不可缺少的走、跑、

跳、投、攀、爬、滚、翻等基本能力和参加运动训练或

比赛所具备的特殊运动能力，是运动员身体形态、素

质（力量、速度、耐力、灵敏、柔韧）、机能、体能、技能、

运动智能和心理能力等因素的综合表现［6］。本文所

说的杰出运动能力主要是精英运动员所具有的出众

的、超强的、卓越的竞技运动能力。

基因型（genotype）就整体而言，是指某一生物

个体全部基因组合的总称，即从双亲获得的全部基

因的总和，是性状得以表现的内在物质基础。就某

一性状而言，则指控制这个性状的基因组合类型。

本文主要指后者。

表现型（phenotype）又称表型或性状。指可能

由遗传和环境因素组合产生的可观察特征。如身高、

体重、力量、耐力、速度、最大摄氧量（VO2max）等。

运动天赋（Athletic talent）指速度、力量、耐力、

弹跳等与运动能力有关的指标能让运动员拥有立足

于某个运动项目的资本，具有成为精英运动员的潜

质，而与之相关的基因被称为运动天赋基因，它可赋

予精英运动员更高的运动能力上限。

精英运动员（Elite athletes）常被定义为具有国

际顶尖体育赛事（如奥运会、世界锦标赛、洲际锦标

赛等）参赛资格的优秀运动员。Druzhevskaya 等［7］

还根据运动员的运动成绩将精英运动员细分为高级

精英运动员（世界锦标赛、世界杯和奥运会的金牌获

得者）、精英运动员（世界锦标赛、世界杯和奥运会的

银牌或铜牌得主或欧洲锦标赛的获奖者）和亚精英

运动员（世界级国际比赛的参赛者）等 3 个级别。

2　杰出运动表现的形成及影响因素

运动员能否在世界大赛中获得冠军主要取决于

运动成绩或名次，而运动成绩的好坏除了受运动员

自身的运动表现影响外，还受竞赛环境因素（如对

手在比赛中的表现、竞赛结果的评定以及主场优势

等）的影响（图 1）。就运动员自身因素而言，在竞赛

中的运动表现是其决定因素，而运动表现又是一种

受多种“遗传—环境”因素交互作用高度复杂的表

型［8］，且不同的运动项目有不同的身体表型需求［4］。

如耐力表现在很大程度上取决于 VO2max、乳酸阈

值和运动效率［9］。因此，心血管系统和肌肉代谢的

协调作用必不可少，其影响因素包括向肌肉输送氧

气的能力和肌肉对氧气的利用［10］，以及有氧呼吸过

程中线粒体的基因表达和相应酶的活性［11］，等等。

再如力量表现取决于肌肉结构和产生力量的能力。

最大功率是肌肉收缩的力和速度的函数，而肌肉收

缩的速度又取决于肌原纤维类型和横截面积［4］。因

此，每一种表型都是无数形态、功能和代谢因素之间

相互作用的结果，且每种表型本身既受大量个体基

因的影响，又受各种环境因素（训练、营养、恢复）的

影响。单就遗传因素而言，有些基因会影响运动员

的“运动能力基线”；有些基因会影响运动员的可训

练性，而有些基因则会影响运动员身体对运动训练

的反应和适应［12］。同时，基因型与表型之间存在“一

因多果”或“多因一果”的复杂关系［13］。

2.1　运动天赋基因：杰出运动表现形成的前提

导致个体差异的 DNA 序列或链中编码的特征

决定了运动能力的极限，遗传优势使精英运动员更

容易达到最佳运动表现［14］。许多世界冠军在遗传

方面具有相同或相似的基因类型，这表明与生俱来

的基因型对于精英运动员在世界大赛中取得的优异

成绩意义非凡。

2.1.1　身体形态表型与运动表现

运动员的杰出运动表现与身体形态表型相关

联，身体形态特征可赋予运动员在某些运动能力方

面的优势。如拥有较短躯干和较长双腿的篮球、排

球运动员，跟腱较长、重心较高的“背越式”跳高运

动员，长臂、短腿、重心较低的拳击运动员，宽肩、身

材较矮、上下肢较短的举重运动员，上臂、前臂和手

部较长的投掷运动员，可获得从事该运动项目的生

物力学优势。再如拥有优秀游泳运动员宽肩、细腰、

长腿、躯干短体型特征的迈克尔·菲尔普斯（Michael 

Phelps），在 2008 年北京奥运会上获得了 8 枚游泳
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金 牌，澳 大 利 亚 的 伊 恩·詹 姆 斯·索 普（Ian James 

Thorpe）和荷兰的皮特尔·范·登·霍根班德（Pieter 

VanDen Hoogenband ）也都有着相似的体型特征，他

们分别在 2000 年悉尼奥运会和 2004 年雅典奥运会

上获得多个游泳项目的金牌和银牌，而这些身体形

态特征又会受到基因型的高度影响和调控。

同样，身体结构、机能和代谢表型也会对运动员

的运动表现做出贡献，而这些表型在很大程度上又
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图1　基因—环境相互作用在运动表现形成中的作用

Fig.1　The role of gene-environment interactions in the formation of sports performance

受制于基因型组合。如自行车运动员需要非凡的

肺活量、VO2max、血红蛋白和心脏功能。美国职业

自行车运动员兰斯·阿姆斯特朗（Lance Armstrong），

凭借惊人的 VO2max 和有氧运动能力表现，7 次获得

环法自行车赛冠军。西班牙自行车运动员安杜兰

（ Miguel Indurain）凭借非凡的心脏功能，5 次夺得环

法自行车赛冠军和 1 次奥运会金牌。他的静息心率

仅有 28 次 / min。在环法自行车赛的山地赛段中，他
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可以将自己的心率提高到 190 次 /min，并在运动结

束 1 min 内将其降至 60 次 / min。精英中长跑运动员

需要有最佳的 VO2max、血红蛋白、血细胞容积以及

对缺氧的耐受性、能量代谢的经济性和肌肉纤维类

型组成。在过去 20 年中，世界前 20 名精英级中长跑

运动员中的 85% 来自肯尼亚和埃塞俄比亚，因为在

这一特定人群中，存在着与之相关的杰出耐力基因

型，这些基因型赋予了他们在中长跑能力方面的优

势以及对运动训练的敏感性和适应性。

针对遗传度和运动员家庭背景的研究发现，运

动员整体竞技状态的遗传度估值为 66%，多个运动

表型指标的遗传度高于 50%［15］，遗传对特定性能特

征的影响范围为 30%～80% ［16］。其中，力量和爆

发力表型的遗传度估计加权平均值在 49%～56%

之间，耐力表型的加权平均遗传度在 44%～68%

之间［17］；基线有氧运动能力和心脏功能变化的

60%（心脏参数的 30%～40%）、无氧运动能力变化

的 70%～90%、肌 肉 力 量 变 化 的 50%～70% ［18］，

VO2max 变化的 60%［19］，可训练性的 47% 和运动行

为表型的 62% ［1］，响应运动训练的有氧耐力、力量

和爆发力表型方差的 44%、72% 和 10% 可由遗传因

素影响来解释［20］。此外，最大无氧能力和最大心

率严重依赖基因，可分别解释表型变异的 81% 和

86%［21］。还有，支持运动表现的许多基本生物过程

都受到遗传影响，包括骨骼肌能量代谢、线粒体生物

发生、肌肉、骨骼和软骨的结构、组织氧合、红细胞生

成和血管生成等［22］。

研究表明，耗氧量、氧化酶活性和肌肉横截面积

等运动员身体的适应性反应在很大程度上由基因决

定，基因组 DNA 序列的异质性决定着人类在肌肉力

量、运动行为、心肺耐力、心血管功能和能量代谢对

运动训练适应性反应的个体差异［23］。因此，精英运

动员的杰出运动表现首先依赖于“好”的基因。如

果缺少先天禀赋，无论多么努力地进行训练，都永远

无法获得精英运动员的地位［24］。

2.1.2　基因多态性

人类个体的遗传信息都存储在 DNA 中。任何

两个不相关的人在基因水平上有 99.9% 的相同和

0.1% 的不同。也就是这 0.1% 的不同（包括单核苷酸

多态性、插入 / 缺失和结构变异，如拷贝数变异、重

复、倒位、易位等），影响着人类生理、发育和适应的

方方面面［25］，同时决定了人类运动能力和表现的个

体差异，而与运动能力相关的基因多态性就是典型

例证。

基因多态性是指人群中（频率为 1% 或更高）携

带有两种或两种以上不连续的基因变异或等位基因

的现象。就本质而言，基因多态性就是基因水平上

的变异，如单个碱基置换、重复次数不同、插入／缺

失等。这些基因结构上的内部差异会造成人类运动

能力上的个体差异，如有的人跑得快，有的人耐力

好，有的人爆发力强［26］。截至 2020 年底，文献报道

的与运动员运动表现相关的基因多态性总数至少有

220 个，其中有 97 个基因多态性标记至少在两项研

究中具有显著性意义［27］。如与耐力相关联的基因多

态性有：ACE I、ACTN3 577X、ADRB2 16Arg、AQP1 

rs1049305 C、AMPD1 Gln12、BDKRB2-9、COL5A1 

rs12722 T、GABPB1 rs12594956 A 和 rs7181866 G、

HFE 63Asp、KCNJ11 Glu23 mhaplogroup、PPARA 

rs4253778 G、PPARD rs2016520 C、PPARGC1A 

Gly482、UCP3 rs1800849 T 等；与力量和爆发力相

关联的基因多态性有：ACE D、ACTN3 ARG577、

AGT 235Th、AMPD1 GLN12、CKM rs1803285 G、

CREM rs1531550 A、GALNT13 rs10196189 G、

HIF1A 582SER、IL6  r s1800795  G、MTHFR 

rs1801131 C、NOS3 rs207074T、PPARA rs4253778 C、

PPARG 12ALA、SOD2 Ala16 等［28］。就遗传构成而

言，杰出运动表现本质上被认为是一种多基因特征，

每个基因多态性或突变对独特的运动表型都有不同

的贡献。因此，成为精英运动员的理论概率可随运

动相关等位基因的数量成比例的增加［29］。

2.1.3　罕见基因变异

罕见基因变异是指基因突变频率低于 1% 的基

因变异。与常见的基因多态性相比，罕见的基因变

异可能对运动表型影响更大，可使运动员的运动表

现更为卓越［30］。

罕见基因变异对运动表现影响最典型的例子是

促红细胞生成素受体基因 （EPOR）突变。EPOR 的 

C 末端 rs121917830 突变会导致机体对促红细胞生

成素更加敏感，诱发骨髓产生过多的红细胞，导致原

发性红细胞增多症。原发性红细胞增多症的特征

为血细胞比容、血清血红蛋白浓度升高，对耐力运

动十分有利［4］。这一结论是基于对芬兰越野滑雪运
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动 员 Eero Antero Mäntyranta 的 观 察。Eero Antero 

Mäntyranta 曾在冬季奥运会上获得过 7 枚金牌，其

成绩经常比竞争对手领先数分钟。他的血细胞比容

为 68%，血红蛋白达到 231 g/L，他的携氧能力比一

般运动员高出 25%～50%，具有优于竞争对手的明

显优势［24］。在他的整个职业生涯中，他多次被怀疑

使用过血液兴奋剂。芬兰学者曾对包括他在内的

200 多名家庭成员进行过测试，其中，50 名家庭成员

在出生时就有这种罕见的基因突变，得出的结论是

他们均患有原发性红细胞增多症。研究表明，促红

细胞生成素受体变体 rs121917830 等位基因对提高

血液中的血红蛋白含量和 VO2 max 作用强大，但这

种基因变异却非常罕见，总体频率 <0.001%［31］。

另一种罕见的基因变异是肌肉生成抑制素基因 

（myostatin，MSTN ）变异，其中携带者被描述为“肌

肉异常发达”［32］。MSTN 是肌肉质量的负性调节基

因，它的活性增加可能会导致肌肉萎缩，抑制它的表

达可防止与年龄相关的肌肉质量损失，而该基因的

突变可导致骨骼肌“疯长”［33］。因此，对力量型运动

员而言，MSTN 变异就是上天对他的恩赐。MSTN

基因中的单核苷酸多态性（rs1805086、rs35781413、

rs3791783、rs11681628 和 rs7570532）可 能 会 对 个

体的表型性状、功能产生影响，包括肌肉力量、耐

力表现、左心室质量、骨密度峰值、肌肉减少症、肥

胖等［33］。

此外，HFE H63D 氨基酸置换的 C/G 稀有变异

（rs1799945）的 G 等位基因可为耐力运动员提供更

大的优势［34］；线粒体基因组的序列变异（如相对罕

见的 m.16080 A > G）会影响氧化磷酸化的功能［35］；

与肌肉增长有关的 IGF-1 基因突变造就的肌肉超级

发达的比利时蓝牛，与脂肪燃烧有关的 PPAR-δ 基

因突变造就的耐力比一般的大鼠高出一倍的马拉松

鼠，与肌肉生长调控有关的 MSTN 基因突变造成的

４岁小男孩就能单臂做数十个俯卧撑［26］，无不彰显

基因突变的力量。

2.1.4　可训练性

可训练性（Train Ability，TA）是指运动员对给

定运动训练计划的适应性反应或响应［36］。人类表

型（性状）是由个体独特基因型（DNA 序列）在暴露

于环境刺激（如训练）时的选择性利用所决定的［12］。

运动训练可提高运动员的运动能力，但每个运动员

的运动能力都有一个上限，同时不同运动员对运动

训练的敏感性和适应性均存在相当大的个体差异，

而这个上限或对训练的敏感性、适应性均受遗传因

素的显著影响［37］。研究表明，与具有不同基因型的

个体相比，具有相同基因型的个体对训练刺激的反

应更相似，不同的遗传因素会影响与运动表现相关

的表型。因此，一个运动员要想达到精英级水平，不

仅天生需要拥有相关运动项目的天赋基因类型，还

需要对运动训练具有高度的敏感性［24］。

研究表明，个体对标准化耐力或力量训练计划

的反应存在相当大的差异［38］。其中，对标准化 20 周

有氧训练反应的个体差异范围在 5%～88% 之间，

这表明特定基因型可能比其他基因型对运动训练更

为敏感［39］。另外，同卵双胞胎研究证据支持对定期

运动训练做出反应的能力具有很强的基因型依赖

性。在 HERITAGE 家庭研究中，在调整年龄、性别、

基线 VO2max 以及体重和身体成分后，对 20 周标准

化运动训练的 VO2max 反应的遗传率为 47%［40］，次

最大运动心率和次最大运动能力对训练反应的遗传

率分别为 34% 和 26%［41］。

以 VO2max 为例，正常成人 VO2max 基线水平存

在很大的个体差异。接受标准化训练可使 VO2max

提高 15.2%±9.7%，但个体间差异显著［42］。大约

14% 的人经过训练能将 VO2max 提高近 200 ml/min。

8% 的人经过训练能将 VO2max 提高 700 ml/min 以

上［9］。全基因组关联研究（GWAS）发现，21 个单核

苷酸多态性（SNP）可解释 VO2max 可训练性的 49%。

位于酰基辅酶合酶长链 1 号基因内的 SNP 可解释可

训练性的 6%。值得注意的是，携带上述 21 个 SNP

中的 9 个或少于 9 个 SNP 的个体 VO2max 提高不到

221 ml/min，而携带 19 个或更多这些等位基因的个

体 VO2max 平均提高了 604 ml/min［9］，说明某些 SNP

对个体的可训练性有很大影响。

骨骼肌可训练性在很大程度上也与基因型相

关，像 MSTN、ACTN3、IGF-I、ACE 等基因多态性也

会对骨骼肌的可训练性产生显著影响［43］。有研究

发现，ACTN3 RR 基因型与阻力训练后的力量［44］和

爆发力［45］的最大提升幅度有关。拥有ACTN3 R 等

位基因的个体在高强度的抗阻训练后，力量提高的

幅度更大［45］。由此推测，ACTN3 R 等位基因携带者

对力量训练的敏感性更高［46］。
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另外，越来越多的证据表明，可训练性特征不仅

取决于遗传密码，还取决于表观遗传信号，即基因

表达的转录和转录后变化。表观遗传信号可通过 

DNA 甲基化和组蛋白修饰等机制在基因表达的调

节中发挥重要作用［41］。运动训练能引起与肌肉功

能相关的关键基因的甲基化状态发生变化，进而形

成一种长期有利的表达模式［47］。

2.1.5　“完美”基因型组合与总基因型评分

运动员的运动能力、运动表现和可训练性均属

于人体复杂的表型特征，由遗传和环境因素（训练、

营养、训练、营养、动机、机会、社会支持）交互作用共

同决定。研究表明，遗传在精英运动员塑造过程中

具有不可替代的作用，这是因为遗传可能会影响肌

肉和心肺功能以及对训练刺激的适应，最终改变运

动表现［48］。然而，遗传不可能是完全由单个基因决

定的，而是由数十个、数百个甚至成千上万个基因相

互作用的结果以及某些基因型特征的集合所影响。

如在杰出耐力表现中，VO2max、乳酸阈值（LA）、肌

肉工作效率（跑步经济性）等 3 个生理变量起关键作

用。单就 VO2max 而言，又会受到心脏每搏输出量、

血容量、血红蛋白、肌肉毛细血管和线粒体密度等表

型的影响，而这些表型又是若干基因型交互作用的

结果。为了量化多种基因型对运动能力表型的综

合影响，基因组学研究将目前认为对运动能力有利

的候选基因型纳入一个简单的加法模型中，然后进

行数学转换，使其分数位于 0～100 范围内（“0”和

“100”分别是最差和最好的基因型组合），并标记为

“总基因型评分”（TGS）［49］。

没有证据表明世界级耐力运动员有共同的

DNA 变异谱［50］。因为不同运动员所拥有的有利基

因型会有所不同，并非所有的有利基因型都集中存

在于同一运动员身上。真实的情况可能是某些特定

基因型在一些优秀运动员身上发挥作用，而在另一

些同样优秀的运动员身上，可能由完全不同的其他

基因型在发挥作用。因此，一个拥有“完美”基因型

的运动员不过是幸运地拥有他适合所从事运动项目

的“恰当”的基因型组合。另外，不同运动项目，甚

至是团队运动中不同的比赛位置，需要不同形式的

运动能力，或者至少需要不同的运动能力组合，如力

量、速度和 / 或耐力［51］。因此，运动员基因标记与运

动表现特征之间的关联也可能存在不同的排列组

合［52］。而使用 TGS 可能会提高遗传证据的预测精

度，更准确地估计基因型与表型之间的关联［4］，增加

解释遗传对于运动表现相关特征影响的可能性，以

及预测成为精英运动员的准确性［48］。

为了评估百万理论人口中多基因耐力的潜力，

Williams 和 Folland 对假设的 1 000 000 人口中的每

个个体 TGS（23 个基因多态性）进行过概率计算。

结果显示，就耐力潜力的遗传易感性而言，存在相当

大的同质性，99% 的人与典型的基因型相差不超过

7 个，而高度有利的多基因型组合则很少出现，即使

出现，其概率也仅为两千万分之一［53］。也就是说，

假设精英运动员必须拥有全部 23 种基因变异，那么

达到精英运动员“完美”基因型组合的概率也仅有

两千万分之一。况且，并非所有拥有“完美”基因型

组合的人都会从事竞技运动，只有一小部分人通过

刻意训练后成为精英运动员［54］。因此，每届奥运会

似乎都只有一个迈克尔·菲尔普斯或卡尔·刘易斯，

他们可能拥有的令人难以置信的幸运基因型组合也

就不再难以理解［55］。

Eyno 等［56］对 46 名西班牙男性精英运动员进行

TGS 评估。结果显示，精英耐力运动员组的 TGS 显

著高于一般运动员（70.2±15.6 vs. 60.8±12.1），表

明精英运动员总体上存在更“有利”的多基因型谱

系。没有一名世界级精英运动员的 TGS 达到 100，

只有 3 名西班牙最优秀的耐力运动员TGS 达到或接

近 93。Ruiz 等［57］使用由 6 个 SNP 组成的 TGS 对力

量运动员的运动表现进行评估。结果发现，精英力

量运动员的得分高于精英耐力运动员和非运动员对

照组。拥有“完美”多基因谱（即全部 6 个 SNP）的运

动员仅占精英力量运动员的 9.4%，而在精英耐力运

动员中没有发现。

2.2　环境：杰出运动表现形成的关键

拥有运动天赋基因可赋予运动员先天性竞争性

优势。然而，这并不意味着具有良好遗传特征的人

就一定能够成为世界冠军。因为整个冠军表型是多

种基因相互作用和表观遗传贡献加上混杂的环境

因素共同塑造的［4］。运动员通过遗传获得的先天性

竞技潜力，需要在适宜的外界环境中才能充分显现

出来。这些外部环境因素包括运动训练与生活环

境。其中，运动训练是影响运动员竞技能力变化的

首要外部因素。生活环境包括自然地理环境和人文
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社会环境，对运动员的竞技能力也有特定影响［58］。

除此之外，运动员的内在动力（动机）、态度、决心、

毅力、创造力、运动智能和奉献精神也是重要影响

因素［59］。

2.2.1　刻意训练

刻意训练指那些由教师、教练员或指导者专门

设计用以改进个体当前行为水平、对个体最终成就

起决定作用的长期的、特殊的训练活动。该理论由

美国著名心理学家 Ericsson 提出，其核心假设是专

家级水平是逐渐地练出来的，基本要义是：①刻意

性。刻意训练是一种通过精心设计的练习活动，以

刻意提升个体某些方面的能力为目标，进行相同或

相似的专项练习。②长期性。在专长获得过程中刻

意训练的时间量决定着个体的能力水平。当刻意练

习时间累积到一定量的时候，就会达到质变，即有可

能成为某个领域中的顶级专家。③针对性。要有科

学高效的训练方法。只有针对特定问题进行高质量

的重复练习，才有可能成为某个方面的佼佼者。④

持续性。一旦达到精英水平，还必须通过定期的刻

意练习来保持这个水平。否则，其技能水平有可能

退化。

具体到竞技体育领域，刻意训练特指完全专注

于发展运动表现的某个特定方面的训练活动［60］，它

以提高运动成绩的特定目标为动力，其本质是一项

针对特定任务的结构化培训活动［16］。运动训练的

主要目标是要达到最大的累积适应效果，最终实现

提高运动成绩的目的［23］。研究表明，理想的基因型

组合有助于运动员走进精英行列，但不能保证每个

运动员最终一定会获得最佳的运动表现，因为与特

定基因型相关的运动表现直接取决于训练状态［41］。

因此，刻意训练对运动员获得卓越的运动表现至关

重要。

研究表明，运动训练本身是一种自我强加的环

境暴露，它会激活运动天赋基因并促进其充分表达，

对提升运动表现的影响是巨大的［61］。对运动员进

行刻意运动训练最重要的两点在于，一是要把握好

训练时机，二是要积累到一定的量。

运动人体科学研究表明，运动员的身心发展水

平具有明显的阶段性、时限性和层次性。在个体生

长发育的过程中，各种运动素质的发展与技能的提

高均具有不同时限的“敏感期”（如耐力素质、柔韧

素质、灵敏素质、力量素质、速度素质发展的敏感期

分 别 为 9～20 岁、5～12 岁、6～13 岁、10～16 岁、

10～16 岁）。如果错过了这些敏感期，要想在后续

的学习和训练中使相应的能力和技能得到快速的、

大幅度的提高是相当困难的［6］，其原因常与控制不

同运动素质表型的基因表达均有各自的活跃期有

关，因为这些基因决定着身体的生长发育轨迹和成

熟度。对于运动员的运动素质发展而言，运动员的

成长、成熟和身体发育本质上是非线性的［62］，多种

身体素质表型特定于身体发育的某个成熟阶段［63］，

如青春期。不同年龄阶段，身体发育的程度不同，

可塑空间不同，对运动训练的敏感性和适应性也会

不同。

因此，抓住有利时机，特别是各项运动素质发展

的敏感期进行训练，可促使运动素质得到更快地发

展和提高，获得事半功倍之效。这就需要教练员根

据不同项目的特点以及相关基因表达的敏感期，确

定出早期专门化训练（刻意训练）的起始时间。因为

运动员专门化训练时间过早，会“拔苗助长”，影响

运动员对运动训练的适应性反应，增大“早衰”的风

险，降低成才率；过迟则会错过“敏感期”，影响与运

动素质发展相关基因的表达，压缩其“可塑空间”，

使运动员难以达到自身基因蓝图所设计的运动能力

上限。

刻意训练模型虽然承认先天差异的存在，但更

多强调的是训练时间量造成的差异。一项涉及 88

项研究的荟萃分析结果表明，刻意练习仅仅能解释

运动员个体运动表现差异的 18%［64］。Wang 等［1］将

精英级运动员的运动表现定义为“由基因和环境相

互作用决定的多基因、多因素性状”。本文认为，尽

管刻意训练是获得杰出运动能力的必要条件，但刻

意训练并不会使每个人的运动能力和成绩得到相同

程度的提高。即使不同的人同时进行同样的训练，

随着时间的推移，他们的运动能力也会有所不同。

遗传差异可以使一些人在很短的时间内就能达到他

们的目标，而另一些人则需要更长的训练时间。这

表明运动训练的有效性和对运动训练的适应性反应

比训练的时间量更重要。其中，运动员基因型的贡

献不容低估，因为它是决定运动员刻意训练时间量

个体差异的基础，基因型优势能让运动员更快地达

到卓越水平［14］。
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2.2.2　海拔高度和出生地效应

在竞技体育领域，有一个非常有趣的现象就是

在某些竞技运动项目夺得世界（奥运）冠军的运动员

地域性特征非常明显。如东非的肯尼亚、埃塞俄比

亚运动员常以中长跑、马拉松闻名于世；东亚的中

国、日本、韩国等在体操、乒乓球、羽毛球和跳水等国

际锦标赛中比竞争对手更容易成功；生活在欧洲东

部并拥有发达肌肉的运动员在力量项目（摔跤、柔

道、铅球、铁饼等）的表现更加卓越；生活在大安的

列斯群岛加勒比地区的非洲裔运动员无与伦比的速

度让他们在短跑项目中出尽风头。其缘由除人种、

遗传因素外，还与他们各自出生、居住地的自然环境

有关。以耐力表现为例，海拔高度是其重要的环境

影响因素。文献显示，出生、成长在高海拔地区的肯

尼亚和埃塞俄比亚运动员拥有相对较高的血红蛋白

和 VO2max 值，对氧的亲和力更高，忍受较低的氧饱

和度的能力和对有氧耐力训练的适应性更强，肌肉

工作效率更高［13］，这可能是促成他们在耐力项目中

获得优异成绩的重要环境优势，但并非充分条件。

其适宜中长跑的体型、有利的肌肉纤维成分、更高的

运动经济性、出色的抗疲劳性、较低的乳酸积累等表

型是他们基因型优势，以及生活在高原、训练在高

原和追求成功的动机［65］，这些因素的共同作用使得

肯尼亚和塞俄比亚运动员多年来保持着 90% 以上

的中长跑世界纪录［54］。由此，具有相似高海拔高度

的尼泊尔、秘鲁、墨西哥以及其他非洲国家或地区的

中长跑项目没有像埃塞俄比亚和肯尼亚人那样“称

霸”世界就不再难以理解。

出生地效应（Birthplace effece，BPE）是指中小

城市产生的职业运动员数目远远多于大城市的现

象［16］。具体而言，就是出生在人口超百万的大城市

的孩子，成为顶级运动员的可能性远低于那些出生

在 50 万以下人口的中小城市，即出生在中小城市的

运动员更有可能在特定运动项目中达到最高水平。

研究表明，出生地效应是实现高水平运动表现相关

的重要环境变量之一，已在一系列针对个人和团队

运动中的运动员成长研究中得到了验证。这些项目

包括棒球、篮球、高尔夫、曲棍球、足球和青少年冰球

等［66］。研究显示，尽管大城市可以为儿童和青少年

提供更好的训练条件，如更好的体育设施和场地，更

多参与运动训练的机会，更好的教练指导以及更高

水平的俱乐部和各种联赛。相比之下，中小城市可

为年轻运动员提供更好的环境支持，更容易提高青

少年运动员的积极性以及对运动的热情，进而提高

青少年运动员参加运动训练的动力。因此，中小城

市提供的培养体育人才的发展机会可能在某种程度

上优于大城市［67］。

2.2.3　膳食营养

就遗传性角度而言，运动员的饮食和营养补充

可以通过“基因—饮食”相互作用显著影响运动员

的运动表现［68］。首先，运动员的遗传差异会影响运

动员营养物质和食物活性物质的吸收、代谢、摄取、

利用和排泄，最终影响体内的营养素水平。如膳食

维生素 C 与循环中的抗坏血酸水平之间的关系取

决于个体的 GSTT1 基因型，GSTT1 Del/Del 基因型

比那些具有 Ins 等位基因者更容易导致维生素 C 缺

乏症［69］。拥有 CYP2R1 rs10741657 GG 或 GA 基因

型的运动员维生素 D 缺乏的可能性比 AA 基因型

高出近 4 倍。拥有 GC 基因 rs2282679 GG 基因型的

人更可能罹患维生素D 缺乏症［70］。其次，补充运动

营养补剂的效果与运动员的基因型有关。如补充

维生素 D 前后血清 25（OH）D 水平受特定单核苷酸

多态性的影响［71］。最后，运动营养补剂可通过基

因多态性作用影响运动表现。如咖啡因对运动表

现具有显著的增效作用。其中拥有腺苷 A 2A 受体

基因 ADORA2A T 等位基因纯合子的增效作用最

强［72］。而 CYP1A2-163 C>A 多态性对篮球精英运

动员摄入中等剂量咖啡因所产生的机能性的影响

最小［73］。

2.2.4　教练员

精英运动员的杰出运动表现部分来自天赋，部

分来自长期训练的历练，还有一部分则得益于教练

员的培养［74］。教练员的主要作用，就遗传和表观遗

传学视角而言，一是，筛选出有潜力的运动员，并预

测其可训练性；二是，制定和实施运动训练计划，最

大限度地激发运动员的运动潜力。

在运动员选材方面，优秀教练员一般都比较

熟悉与运动表现相关的遗传标记，如与冲刺、爆发

力或耐力表现表型相关的候选基因 ACE、ACTN3、

AMPD1、CKM、IGF1、PPAR 等［22］，通 过“天 赋 识

别”“搜星计划”“基因检测”“多基因型评分”筛选

出那些拥有良好基因型特征以及遗传倾向、对运动
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训练刺激能够做出积极反应的运动员，使运动员在

“起点”上处于有利或优势地位，并能较为准确地预

测出运动员未来成功的可能性［75］。

在运动训练方面，优秀教练员一般都会根据运

动员的遗传特征和对训练的适应性反应制定出精

准的个性化训练计划［14］，明确自己所训练的运动员

“对哪种训练反应最好”“对当前训练的适应程度如

何”“对当前训练负荷的耐受程度如何”“发生某种

适应需要多长时间”“在什么时候改变训练刺激”，

进而帮助运动员选择最佳的训练方式，最大限度地

调整对训练的适应性，减少不必要和 / 或低效训练

方式的代价以及高昂的试错过程，同时帮助运动员

以最好的方式克服他们的生理弱点［14］，避免运动员

出现不必要的疲劳和过早的“倦怠”。如 Zmijewski

等［76］在训练之前根据运动员的基因型来选择训练

计划，使训练达到个性化的要求，从而取得更好的训

练效果。Jones 等［77］使用从 15 个 SNP 设计的算法加

权 TGS 将 67 名亚精英运动员分层为“力量”或“耐

力”组。“力量”组进行了高强度的抗阻训练，“耐力”

组进行了低强度的抗阻训练，结果这些运动员在反

向跳跃（CMJ）和 3 min 循环测试中的适应性反应均

得到显著性提高。

适应理论指出，机体对应激源（训练负荷）的适

应具有鲜明的个体化特征。不同运动员的应激能力

受性别、年龄、生理、心理、遗传、个性和成长环境等

内外部因素影响而千差万别，同一名运动员在不同

的训练阶段、训练条件和训练环境下对训练安排均

具有个性化要求。因此，对不同运动员在不同时空

条件下的运动训练适应进行个性化调控是运动训练

科学化发展的必然要求和时代趋势［76］，而教练员根

据运动员基因型制定出训练计划就是精准化、个性

化训练最重要的环节。

2.3　表观遗传学修饰：杰出运动表现形成的桥梁

就表观遗传学角度而言，运动训练诱导的人体

生理机能适应性变化是由机体的基因表达变化所引

起的，这也是运动能力和运动表现重塑的基础。众

多研究证实，虽然遗传基因赋予了运动员运动能力

上限的可能性，但要实现这种可能性，离不开包括刻

意训练在内的多种环境刺激引起的相关基因的充

分表达以及机体对环境刺激的适应，而运动训练作

为一种重要的生理适应调制器［37］，可在不影响 DNA

编码的前提下，通过诱导表观遗传修饰改变，进而影

响基因表达水平，在运动员杰出运动表现形成过程

中发挥“桥梁”作用。

2.3.1　DNA甲基化

DNA 甲基化（DNA methylation）是指在 DNA 甲

基化转移酶的作用下，在基因组CpG 二核苷酸的胞

嘧啶 5 号碳位共价键结合一个甲基基团，使其在不

改变 DNA 序列的前提下，引起染色质结构、DNA 构

象、DNA 稳定性及 DNA 与蛋白质相互作用方式的

改变，从而控制基因表达。研究表明，运动训练产生

的适应性变化在很大程度上与 DNA 甲基化诱发的

基因表达变化有关。Barrès 等［78］发现，急性高强度

运动（80% VO2 max）可导致人类骨骼肌中 PGC1 α、

PDK4 和 PPAR δ 启动子区域的甲基化水平立即降

低，而较低运动强度（40% VO2max）则不会对 DNA

甲基化产生影响，这表明运动强度可能是影响DNA

甲基化的关键因素。一项针对健康志愿者进行的

为期 3 个月的耐力训练后发现，在整个基因组的近

5 000 个位点发生显著性的甲基化变化，并导致了约

4 000 个基因的显著性差异表达［79］。此外，还有研究

发现，健康受试者骑自行车 120 min 可增加 FABP3

和 COX4L1 启动子的甲基化，并与这些基因的表达

降低有关［80］。Brown［81］的荟萃分析结果显示，在 16

项（1 580 被试者）的研究中，有 478 个位点（387 个基

因）因响应运动而改变了甲基化模式，其中，238 个

基因显示甲基化模式减少。在 5 个印迹基因中，有

3 个（MEG3、PLAGL1 和 L3MBTL）在运动后甲基化

模式减少，2 个（GRB10 和 KCNQ1）甲基化模式增

加。还有研究发现，在运动训练开始 45 min 内，人

体骨骼肌中的整体 DNA 甲基化会迅速下降［78］，表

明 DNA 甲基化可能是直接参与剧烈运动生理反应

的关键组成部分。

2.3.2　组蛋白修饰

组蛋白修饰（histone modification）是指组蛋白

在相关酶作用下发生甲基化、乙酰化、磷酸化、腺苷

酸化、泛素化和 ADP 核糖基化等共价修饰过程。组

蛋白修饰可通过影响组蛋白与 DNA 双链的亲和性，

进而改变染色质的疏松或凝集状态，或通过影响其

他转录因子与结构基因启动子的亲和性在基因表

达调控中发挥重要作用。研究表明，机体对运动

训练的适应与人体骨骼肌组蛋白各种赖氨酸残基
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的乙酰化有关［82］，并受组蛋白乙酰转移酶（HAT）、

组蛋白去乙酰化酶（HDAC）和组蛋白去甲基化酶 1

（LSD1）的控制［83］。在小鼠中，特定 HDAC （HDAC5）

的存在可降低运动预期的适应性［84］，进而影响机体

对运动的适应性反应。不能被磷酸化并从细胞核

输出的 HDAC5 突变体的瞬时表达会阻止运动反应

基因 PPARγ C1α 的表达［85］。在大鼠中，PPARγ C1α

基因的转录激活在快肌纤维中的乙酰化作用更大，

组蛋白乙酰化更为普遍［86］。在人类中，HDAC5 水

平在训练后降低，表明这些蛋白质在运动适应中发

挥作用［87］。此外，还有研究发现，单次阻力运动会

极大地改变人类骨骼肌中的基因表达和组蛋白修

饰［88］；反复游泳会增加肱三头肌 GLUT4 启动子的

H3 K9/14 乙酰化［89］。上述结果表明，组蛋白修饰对

运动训练适应有直接影响，并受运动反应信号通路

的调节，说明组蛋白修饰在机体对运动训练适应性

反应过程中具有重要中介作用。

2.3.3　非编码RNA调节

非编码 RNA（Non-coding RNA）是指不编码蛋

白质但具有调控基因表达的 RNA。其中，长度小

于 50 nt 的微小 RNA（microRNA，miRNA）在运动期

间和 / 或运动后调节基因表达以及机体可塑性、可

训练性和适应性方面具有重要的中介作用［37］。有

证据表明，阻力运动训练后 miRNA 表达的变化幅

度可以预测个体对运动训练反应的好坏，其个体差

异与 miRNA 丰度变化有关。miR-378、miR-29a 和

miR-26a 在低反应者中下调，而在高反应者中没有

变化［90］。Melo 等［91］发现，阻力训练（RT）可增加大

鼠左心室肌细胞的体积，缩短细胞收缩时间，其机

械适应机制可能与 SERCA2a （Ca2+  -ATP 酶）的表

达增加，以及 miRNA-214 表达降低的表观遗传修饰

有关。Podgórski 等［92］发现，运动训练过程中的胰

岛素样生长因子 1 受体（IGF1R）基因表达与血浆中

的 miRNA（miR-223、miR-320a 和 miR-486）浓 度 存

在关联。运动基因组学研究表明，非编码 RNA，尤

其是 miRNA 可参与信使 RNA （mRNA）的转录后控

制，要么通过抑制其翻译，要么通过靶向 mRNA 进

行降解，并通过调节基因表达，影响机体对运动训

练的反应。每个 miRNA 可以结合多个 mRNA，每个

mRNA 可以被多个 miRNA 结合，由此形成一个高度

复杂的调节网络系统，以协调整个身体对运动反应

产生的影响［31］。

3　小结与展望

3.1　小结

世界冠军是培养和塑造出来的——但仅限于

那些拥有完美运动天赋基因的人。拥有完美的基因

型组合只是提供了成为世界冠军的可能性，但还必

须通过包括刻意训练在内的环境刺激使其充分表

达，才能释放出这种潜力。也就是说，一个人即使拥

有完美的天赋基因，如果整天赖在沙发上也不可能

夺冠；绝大多数人无论多么努力地进行训练，也无

法成为精英运动员。假如世界上每个运动员都拥有

相同的运动天赋基因，那么只有环境和训练才能决

定谁能成为精英运动员，谁能参加世界级赛事。相

反，假如世界上每个运动员所处的环境和运动训练

方式都极其相似，那么在赛场上，只有运动天赋基因

型才能将他们分出高低。因此，只有拥有“完美”运

动天赋基因组合，又能在刻意训练中促使基因充分

表达的运动员，才更有可能成为世界冠军。

3.2　展望

尽管运动基因组学的快速发展使天赋运动员识

别、基因选材、精准性化训练、运动成绩预测成为可

能，并极大地推动了现代运动训练学的发展，但就总

体而言，运动基因组学研究仍处于起步阶段，在许多

方面还面临着巨大的挑战。其一，由于人类运动表

现的遗传背景相当复杂，目前对于杰出运动表现相

关基因的识别只是该研究领域的“冰山一角”，只是

对耐力、力量、爆发力和速度相关基因的多态性进行

了部分挖掘，对精英运动员的灵活性、协调性、气质

和情绪等相关基因多态性的研究还仅限于有零星报

道，更多的工作有待深入。其二，越来越多的证据表

明，运动员杰出运动表现是先天与后天交互作用的

结果，不可能单纯从遗传基因中获得全部答案，外界

环境和运动训练始终是关键因素。因此，作为教练

员首先要根据天赋基因进行选材，然后再根据运动

员的可训练性和对运动训练的适应性反应指导运动

员进行刻意训练，使基因优势变为竞争优势。另外，

其他环境和心理特征，如训练策略、设备和设施、充

足的营养、家庭支持、运动员的自我激励、运动智能、

动机等变量，对于精英运动员夺冠和卫冕冠军也至

关重要。因此，需要创建将遗传和环境因素都纳入
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其中的影响因素模型，以明确不同基因型和环境变

量对杰出运动表现的贡献。其三，寻求大样本量与

精英运动员数量非常有限是基因型与杰出运动能力

关联性研究始终难以解决的矛盾。由于杰出运动能

力涉及数十数百甚至成千上万个“基因—基因”的

交互作用，因此其与杰出运动能力关联性研究至少

需要数千甚至上万个样本量，才符合统计学要求，才

能弄清这些性状在基因层面上的遗传性机制，但现

实中很难找到这么多精英选手。迄今为止，运动相

关性状的遗传研究仅限于数十到数百个样本量，这

大大降低了结论可信度和解释能力，也可能导致错

误的关联和效应的高估。因此，还需要得到世界体

育联合会和国际奥委会的支持，或通过多实验室合

作加以解决。
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Who is More Likely to Be A World Champion？ 
——The view of genetics and epigenetics

QIAO Yucheng

（Physical Education Institute，Xi’an Fan Yi University，Xi’an 710105，China）

Abstract：The rapid development of molecular biology technology has channeled into people a deeper understanding of 
the emergence of world champions. Modern genetics and epigenetics believe that in order for athletes to become world 
champions，they must have outstanding sports performance that matches them，and outstanding sports performance is a 
multifactorial phenotype affected by multiple genetic variations，epigenetic modifications，and the environment （training，

nutrition），which is the result of the interaction of genotype and environmental factors. DNA coding information provides a 
blueprint for an individual’s athletic ability to reach the upper limit，determines the individual differences in athletic potential 
and trainability，and many environmental factors such as training and nutrition can affect the quality of individual athletic 
performance by changing the epigenetic modification of genes related to exercise ability. Epigenetics not only builds a bridge 
or mediation between genes and the environment，but also closely links the athletic potential of individual athletes to athletic 
performance. As an environmental epigenetic modulator，deliberate training can play an extremely important role in shaping 
athletes’ outstanding sports performance by inducing epigenetic modifications to change the expression level of genes related 
to exercise ability without affecting DNA coding. Therefore，only athletes who have the “perfect” combination of athletic 
talent genes and can fully express their genes through deliberate training can become world champions.
Key words： athletic performance； epigenetics； genotype； deliberate training； trainability； elite athletes


