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ReVisão

Resumo

abstract

objetivo: Rever o estado atual do conhecimento sobre os efeitos genéticos na variabilidade 
dos níveis de atividade física, a partir de uma análise centrada em estudos agregação familiar, 
com base na Genética Quantitativa.
Métodos: Realizou-se uma busca nas bases de dados Pubmed e Scopus, incluindo os estudos 
com base em delineamentos com famílias nucleares e/ou pedigrees extensos e estimativas de 
heritabilidade. Tais pesquisas deveriam apresentar questionários, acelerômetros e pedômetros 
como técnicas de avaliação dos níveis de atividade física, e a publicação deveria estar em for-
mato de artigo ou relatório de pesquisa.
Resultados: Presença de grande variabilidade inter e intra fenótipos sugerindo que os fatores 
genéticos são responsáveis por 6 a 62% da variação total dos níveis de atividade física, em mui-
tos casos, com forte presença do envolvimento ambiental comum, partilhado pela família. A 
discrepância dos resultados pode ser condicionada por diferentes aspectos estruturais de cada 
pesquisa, bem como pela variabilidade dos instrumentos utilizados, dos fenótipos avaliados e 
das populações envolvidas.
conclusões: Os fenótipos da atividade física são complexos, de natureza poligênica e multifa-
torial. Os fatores genéticos são responsáveis por efeitos reduzidos a moderados da variabilida-
de desses fenótipos. Os dados relatados são signifi cativos e constituem a base genética, ainda 
pouco explorada, para o desenvolvimento de pesquisas em Genética Molecular. Dessa forma, 
estabelecem um suporte relevante na defi nição de investigações e intervenções futuras no 
território da Epidemiologia Genética aplicada à atividade física.
Palavras-chave: Epidemiologia Genética, Agregação Familiar, Heritabilidade, Atividade Física.

Purpose: To present an up-to-date summary about genetic infl uences in physical activity (PA) 
variability based on familial aggregation studies within the realm of Quantitative Genetics.
Methods: Pubmed and Scopus databases were searched for published papers and reports on 
nuclear families and/or extensive pedigrees where heritability estimates were computed, and 
PA levels were assessed by means of questionnaires, accelerometers and pedometers.
Results: Wide variability between and within phenotypes suggesting that 6 to 62% of PA’s 
total variation was due to genetic factors as well as common environment shared by family 
members. Diff erent structural aspects related to design of each study, as well as diff erent 
methods for phenotypic assessment and sample may explain the many diff erences among 
results.
conclusion: PA phenotypes are complex, polygenic and multifactorial in their nature. Genetic 
factors are responsible for reduced-to-moderate phenotype variability. This data is relevant and 
is the genetic basis, still underexplored, for the development of Molecular Genetics research. In 
addition, future studies and interventions within the realm of Genetic Epidemiology applied to 
PA should start from this set of highly relevant information.
Key words: Genetic epidemiology, Familial Aggregation, Heritability, Physical Activity.
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intRodução
Níveis moderados a elevados de atividade física (AF) têm 

sido constantemente associados à longevidade e à qualidade 
de vida1. Especialistas em Epidemiologia e Saúde Pública con-
sideram a AF um comportamento estratégico de intervenção 
na prevenção de diversas doenças crônicas2, sobretudo as de 
origem cardiovascular3, 4. Não obstante o reconhecimento de 
seus benefícios, há indicação consistente que uma parte subs-
tancial da população mundial não apresenta níveis recomen-
dados de AF regular1,5-9. 

A AF é um comportamento complexo influenciado por 
múltiplos fatores10, 11. Muito embora haja a presença de mo-
delos e teorias12 a que se associa um vasto caudal informativo 
sobre o valor explicativo de variáveis correlatas (do inglês de-
terminant ou correlate) nas diferenças interindividuais obser-
vadas nos níveis de AF, o fato é que não explicam a totalidade 
da variância encontrada em qualquer população, em termos 
etários e/ou étnicos13. É comum a referência a influências de 
natureza ambiental e social; contudo, tem-se “ignorado” as-
pectos biológicos, sobretudo os de natureza genética14. Há in-
vestigações que referem explicitamente a ideia da relevância 
do envolvimento dos fatores genéticos11, 15, ao mesmo tempo 
que caracterizam a AF como sendo um fenótipo multifatorial 
de natureza poligênica11.

Os estudos com famílias nucleares ou pedigrees extensos 
possuem um campo fértil de aplicação no domínio da Epide-
miologia da AF, sobretudo na área da Genética designada de 
Epidemiologia Genética. Por meio de tais estudos, é possível 
verificar a presença de agregação familiar (AgF), ou seja, ge-
nes e fatores ambientais compartilhados entre indivíduos no 
seio de uma família16. A AgF pode ser estimada e interpretada 
com base no modelo básico da Genética Quantitativa propos-
to por Ronald Fisher (1918), sendo possível quantificar a pro-
porção da variância total de um qualquer fenótipo quantitati-
vo que é devido a fatores genéticos17. Essa fração é designada 
por heritabilidade (h2) e permite identificar a magnitude da 
AgF17. O cálculo da h2 possibilita a extensão da investigação 
epidemiológica à Genética Molecular, com buscas a locais do 
genoma com forte probabilidade de conterem genes respon-
sáveis pela variabilidade nos níveis de AF (estudos de linkage) 
e identificação de polimorfismos associados a diferenças po-
pulacionais dessa variância (estudos de associação). Poucos 
estudos estão disponíveis quanto à localização de regiões 
cromossômicas e à associação de polimorfismos na variação 
da sequência do DNA entre genes candidatos e os níveis de 
AF15, 18.

A informação disponível da AgF nos níveis de AF, a partir 
de estimativas de h2, é reduzida. Para além disso, os resultados 
reportados não estão sistematicamente analisados e podem 
dificultar o entendimento sobre as interações entre genes 
específicos e sua influência no estilo de vida, ou seja, se con-
ferem ou não alto fator de risco ou alguma proteção ao indi-
víduo em ser cronicamente sedentário. Realizar uma análise 
sobre o atual estado da arte, nesse sentido, permite sumariar 
os resultados provenientes dos estudos existentes e constituir 
um suporte relevante na definição de investigações futuras, 
no território da Epidemiologia clássica e da Epidemiologia Ge-
nética aplicada à AF.

Daqui os propósitos deste trabalho: (1) sumariar os estu-
dos de AgF nos níveis de AF, centrados no paradigma da Epi-
demiologia Genética, com base em delineamentos com famí-
lias nucleares e/ou pedigrees extensos e estimativas de h2; (2) 
comparar os objetivos de cada estudo, bem como o seu deli-
neamento; (3) analisar os fenótipos usados em cada estudo, 

a partir dos procedimentos metodológicos e do instrumento 
de avaliação; (4) compreender a influência do instrumento de 
avaliação, da dimensão e características da amostra, conside-
rando aspectos étnicos e culturais, na discrepância dos resul-
tados apresentados; (5) sistematizar a análise dos resultados 
de forma a compreender a magnitude dos fatores genéticos 
na variabilidade dos níveis de AF.

Métodos
A seleção da informação foi realizada entre o período 

de Janeiro a Julho do ano de 2009 a partir de uma pesquisa 
nas bases de dados Pubmed e Scopus, utilizando os seguintes 
termos (palavras-chave) como estratégia de busca: “physical 
activity”, “familial aggregation”, “familial resemblance”, “nuclear 
families”, “extended pedigrees”, “heritability”, “quantitative ge-
netic studies”, e suas possíveis combinações. Para além disso, 
buscou-se informação sobre possíveis relatórios de pesquisas 
existentes em acervos da Universidade do Porto/Faculdade 
de Desporto por ser a única instituição Portuguesa que, à 
data, estuda tais assuntos.

Os estudos foram selecionados de acordo com os se-
guintes critérios de inclusão: (1) estudos de AgF centrados 
no paradigma da Epidemiologia Genética; (2) baseados em 
delineamentos com famílias nucleares e/ou pedigrees exten-
sos; (3) cujas publicações percorressem os últimos 30 anos; 
(4) fossem em formato de artigo ou relatório de pesquisa de 
circulação nacional/internacional; (5) cujos fenótipos fossem 
medidos com acelerômetros, pedômetros e questionários.

Convém ressaltar que os estudos gemelares não foram 
incluídos, uma vez que as estimativas de h2 produzidas por 
esse delineamento não podem ser comparadas às que pro-
vém de estudos com delineamento familiar. Com efeito, a 
magnitude da componente genética em gêmeos tende a ser 
mais elevada15 pela forte similaridade intrapar nos gêmeos 
monozigóticos relativamente aos gêmeos dizigóticos19.

Resultados
Ao analisar os dados apresentados (Tabela 1), verifica-se 

que apenas nove estudos atenderam aos critérios de inclusão 
estabelecidos para a presente revisão. As pesquisas apresenta-
ram, sobretudo, um delineamento com famílias nucleares20-26, 
sendo apenas dois realizados com pedigrees extensos27, 28; en-
volveram diferentes populações e descendências étnicas. Dos 
nove estudos, dois foram realizados na população canadense 
com descendência francesa20, 22, dois em população hispâni-
ca24, 25, três na população portuguesa21, 23, 26, um na população 
mexicana27 e um envolveu americanos com descendentes 
multiétnicos, africanos e europeus28.

As estimativas de h2 mostram valores inconsistentes, po-
rém maiores que zero, com evidências de influência baixa a 
moderada dos fatores genéticos nos níveis de AF, transmiti-
dos de geração em geração. Apenas no estudo de Pérusse et 
al.22, a prática de exercício físico e/ou atividades desportivas 
apresentou h2=0. A magnitude das estimativas de h2 situa-se 
entre 0,06 e 0,62. Os fenótipos com maior componente ge-
nética parecem ser o dispêndio energético (kcal dispendida 
nos passos diários) com estimativa de h2=0,62±0,12 e o se-
dentarismo com estimativas de h2=0,57±0,08 e h2=0,60±0,09. 
Os valores mais baixos referem-se aos níveis de AF trabalho, 
h2=0,06±0,02 e h2=0,13±0,09. Contudo, Mitchell et al.27 rela-
taram que a AF semanal apresenta h2=0,09±0,05, dado que 
não corrobora com o estudo de Simonen et al.20, cujo valor 
de h2 foi de 0,17±0,07. Entre os fenótipos avaliados, a AF total 
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foi reportada em cinco dos nove estudos, com discrepância 
expressiva nas estimativas de heritabilidade, variando entre 
0,19±0,07 e 0,57±0,09. Não obstante a utilização do mesmo 
instrumento de avaliação, verificamos algumas disparidades 
de valores entre os estudos de Butte et al.25 e Cai et al.24 para 
AF vigorosa cuja h2 estimada foi de 0,32±0,11 e 0,18±0,09, res-
pectivamente.

discussão
A inconsistência dos resultados reportados não se refere, 

somente, ao fato de alguns fenótipos serem mais susceptíveis 
a influências ambientais do que outros, pois a presença de va-
riabilidade foi evidenciada tanto inter quanto intra fenótipos. 
Isso implica uma análise criteriosa das limitações de cada es-
tudo, suas especificidades e as relações entre eles. De acordo 
com Butte et al.25, a comparação direta das estimativas de h2 é 
limitada pelas características particulares de cada estudo, de-
pendem do design da pesquisa, métodos de estimativas dos 
parâmetros e contribuições ambientais, para além de ser um 
resultado específico da amostra e população alvo. Acrescenta-
se a isso, a magnitude amostral, bem como a idade dos indiví-
duos e aspectos étnico-culturais.

De uma maneira geral, o objetivo nuclear dos estudos foi 
verificar a proporção da variância total nos diferentes fenóti-
pos da AF atribuída aos fatores genéticos em uma determi-
nada população e momento. No entanto, algumas pesquisas 
desenvolveram propósitos mais específicos, divergindo em 
termos metodológicos. Simonen et al.20 exploraram, de forma 
única, a relação familiar, ambiental e genética da inatividade 
física (IF) e formularam diferentes modelos de relação fami-
liar, em termos correlacionais, a partir da abordagem da Path 
Analysis. Pérusse et al.22 ajustaram os fenótipos avaliados da 
AF, para além dos efeitos lineares e não-lineares de idade e 
sexo, incluindo valores do índice de massa corporal (IMC), ap-
tidão física e estatuto sócio-econômico; além disso, estimaram 
a h2 para a prática do exercício físico. Mitchell et al.27 e Choh et 
al.28, com design baseado em pedigrees extensos, verificaram 
as estimativas de AgF com base em uma estrutura de análi-
se tanto dos efeitos genéticos quanto dos efeitos ambientais 
comuns (do inglês household effects). Choh et al.28, também 
destacaram os efeitos genéticos aditivos nos fenótipos da AF. 
Butte et al.25 estabeleceram como objetivo principal estimar 
a contribuição genética e ambiental para a variação fenótipa 
na obesidade e fatores de risco para desordens metabólicas, 
incluindo a avaliação da AF e respectivas estimativas de h2 na 
caracterização do sobrepeso. Diante das limitações evidencia-
das pelos estudos prévios, cujos dados são de natureza trans-
versal, Campos e Maia23 verificaram a presença indireta da 
transmissão vertical de fatores genéticos e culturais, de modo 
longitudinal, estimando o contributo dos fatores genéticos no 
nível de AF regular ao longo de um ano.

Os fenótipos avaliados apresentam diferenças pelo fato 
de terem sido estimados com diferentes instrumentos. Dos 
nove estudos selecionados, dois utilizaram o acelerômetro24, 

25, dois usaram o pedômetro23, 26 e sete recorreram a questio-
nários20-23, 26-28, nomeadamente, ao Bouchard Three-day Physi-
cal Activity Record, ao Baecke Questionnaire of Habitual Physical 
Activity e ao Stanford 7-day physical activity recall questionnai-
re. Mesmo com o uso do mesmo instrumento, algumas pes-
quisas apresentaram diferenças na determinação do fenótipo 
ao estabelecer diferentes critérios para utilizar as medidas 
mensuradas. Pérusse et al.22 consideraram dois indicadores de 
AF a partir do questionário B3DPAR, AF habitual com a média 
das atividades usuais cotidianas e a prática de exercício e/ou 

atividades desportivas. Com o mesmo instrumento, Simonen 
et al.20 classificaram esses dois indicadores e os graus de IF 
em fenótipos distintos, AF moderada-a-extenuante, AF total, 
AF semanal e IF. Também com o B3DPAR, os dois estudos de 
Campos e Maia23, 26 estabeleceram estimativas de h2 quanto 
ao gasto energético diário total e relativo, em atividades de 
intensidade baixa, moderada e vigorosa; além disso, utiliza-
ram o pedômetro e determinaram a h2 da energia dispendida 
nos passos, ajustando os valores para sexo, idade e IMC. Dessa 
forma, avaliaram o nível de AF habitual, AF desportiva e não 
desportiva e aspectos do sedentarismo. Mitchell et al.27 dife-
riram de todos os estudos ao avaliar o fenótipo AF semanal. 
Os autores recorreram a um questionário pouco referenciado 
na literatura e determinaram a AF semanal com um cálculo 
sobre o número de horas dispendidas em AF moderada-a-
extenuante, intensa, muito intensa, leve e tempo de sono, ao 
contrário de Simonen et al.20, que reportaram a AF semanal 
referente ao último ano com o B3DPAR. Os estudos de Seabra 
et al.21 e Choh et al.28, com o questionário de Baecke, e Butte et 
al.25 e Cai et al.24 com a acelerometria, não apresentaram dis-
crepância na determinação dos fenótipos da AF. No entanto, 
é importante ressaltar a expressiva variação das estimativas 
de h2 atribuídas ao fenótipo AF total quando avaliada por tais 
instrumentos. Isso pode ser devido às formas como cada ins-
trumento define tal fenótipo. O questionário de Baecke consi-
dera, de forma particular, a AF total como resultado da soma 
de índices de AF no trabalho, AF de tempo-livre e AF despor-
tiva reportada pelo indivíduo, sem limitações consistentes do 
período. A acelerometria utilizada mensura a frequência, in-
tensidade e duração das atividades do indivíduo durante três 
dias consecutivos e atribui essa medida como AF total.

Ao analisar os estudos realizados por Campos e Maia23, 

26, verifica-se a presença de efeitos familiares na mudança da 
atividade física regular, nomeadamente em quatro fenótipos 
do dispêndio energético. As estimativas de h2 reportadas no 
estudo longitudinal23 foram significativas e sugerem a presen-
ça de “genes temporais” no intervalo de tempo de doze meses. 
No entanto, indicam que os fatores ambientais também inter-
pretam essa mudança.

No que concerne à magnitude amostral, há ampla va-
riação entre os estudos no número de indivíduos (133/9500), 
número de famílias nucleares (48/2375) e pedigrees extensos 
(5/42). Essa variabilidade estende-se à idade dos filhos. Essas 
diferenças podem, também, ser consideradas possíveis condi-
cionantes da inconsistência dos resultados e das dificuldades 
em estabelecer comparações. De acordo com Simonen et al.20, 
embora os valores registrados estejam ajustados para a idade, 
as variações na h2 ao longo da vida podem explicar algumas 
das covariâncias presentes nas relações familiares e são parte 
dos problemas críticos na interpretação de dados em famílias.

Os aspectos étnico-culturais, específicos de cada popu-
lação, são fatores influentes na variação dos efeitos genéticos 
dos níveis de AF, sendo estes fenótipos de natureza poligêni-
ca. Além disso, a h2 é uma medida populacional e depende 
das características genéticas e ambientais de cada popula-
ção. Tendo em vista que as pesquisas envolveram diferentes 
populações e descendências multiétnicas, considera-se uma 
importante condição explicativa para a variabilidade dos re-
sultados.

A presença de diferentes condicionantes das estimativas 
de h2 apresenta-se como um problema complexo à compreen-
são da magnitude dos fatores genéticos e sua interação com 
o ambiente comum nos diferentes fenótipos da AF. Tais esti-
mativas podem ter sido influenciadas por vários fatores, que 
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tabela 1 descrição dos problemas de pesquisa, população-alvo e tamanho amostral calculado.

se estendem desde a estrutura da pesquisa, sobretudo pelos 
objetivos, procedimentos metodológicos, determinação dos 
fenótipos, dimensão amostral e etária, às características po-
pulacionais em seus aspectos étnicos e culturais. Convém 
ressaltar que o ambiente partilhado no seio de cada família 

também pode ser um desses fatores, pois o genótipo é sen-
sivelmente influenciado pelos aspectos ambientais comuns, 
sobretudo em estrutura familiar nuclear. O design de pesqui-
sas com pedigrees extensos, pouco explorado no domínio da 
Epidemiologia aplicada à AF, permite a separação dos efeitos 



69R e v i s t a  B r a s i l e i r a  d e  A t i v i d a d e  F í s i c a  &  S a ú d e
V 15 • N 1
2 0 1 0

ambientais e genéticos nas estimativas de heritabilidade.
A presente revisão tem, em nosso entender, duas limita-

ções. A primeira refere-se ao fato de não terem sido conside-
radas pesquisas de agregação familiar provenientes de alguns 
domínios da Psicologia e Sociologia (designados em língua 
inglesa de family relations ou family studies) que não possuem 
qualquer relação com o paradigma da Epidemiologia Gené-
tica. A segunda refere-se à não inclusão de investigação so-
bre as fases 3 e 4 da Epidemiologia Genética, concretamente, 
pesquisas de Linkage e com genes candidatos recorrendo a 
delineamentos com famílias ou gêmeos. Contudo, a inclusão 
de toda esta informação tornaria a dimensão do texto incom-
patível ao formato da revista.

consideRações finais
Os estudos relatados na presente revisão apresentaram, 

em sua maioria, um delineamento com famílias nucleares, 
envolvendo sobretudo a população da América do Norte; no 
espaço da lusofonia, foram localizados três documentos na 
população portuguesa. Não obstante a convergência de seus 
objetivos nucleares, cada pesquisa desenvolveu propósitos 
mais específicos, divergindo no modo de avaliação da AF e na 
determinação dos fenótipos relacionados a esse comporta-
mento. De acordo com as evidências consideradas, a compo-
nente genética pode ser responsável por uma influência baixa 
a moderada na variação total dos níveis de AF, situando-se en-
tre 6 a 62%, e em muitos casos com forte presença do envolvi-
mento ambiental comum, partilhado pela família.

Face a esse cenário, conclui-se que os resultados repor-
tados são inconsistentes, com grande variabilidade inter e 
intra fenótipos, possivelmente influenciados por aspectos 
estruturais de cada pesquisa, bem como pela variabilidade 
dos instrumentos utilizados, dos fenótipos avaliados e das 
populações envolvidas Os dados relatados são significativos e 
constituem uma ponte relativamente sólida para o estudo da 
sua base genética, ainda pouco explorada. Dessa forma, esta-
belecem um suporte relevante na definição de investigações 
e intervenções futuras no território da Epidemiologia clássica 
e da Epidemiologia Genética aplicada à AF. Nesse domínio, o 
mapeamento genético, com a localização dos genes e a veri-
ficação de polimorfismos associados às diferenças nos níveis 
populacionais da variação dos níveis de AF, pode contribuir 
para o desenvolvimento de estratégias à diminuição da pre-
valência de IF e aumento do índice de prática de AF. Importa 
acrescentar que a presença de fatores genéticos nessa varia-
ção exige uma atitude mais esclarecida, sobretudo, no enten-
dimento da enorme diversidade das respostas interindividu-
ais aos diferentes programas de intervenção para o aumento 
dos níveis de AF das populações de diferentes idades e sexos.
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