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Oz

Atletik performans; beslenme, psikolojik ve mentorliik gibibir¢ok gevresel ve genetik faktorlerin birlesimi
ile belirlenir. Atletik performansa etki eden en 6nemli genlerin basinda alfa-aktinin-3 geni (ACTN3)
gelmektedir. ACTN3 R577X polimorfizmi 11. kromozomun uzun kolunda bulunur (11q13.1) ve 16.
egzonda Sitozin-Timin (rs1815739) degisimi sonucunda ortaya ¢ikar. Bu ¢aliymamizdaki amacimiz
profesyonel monopalet sporcularindaki ACTN3 R577X polimorfizm dagilimlarinin belirlenmesidir.
Calismamiza 2’si kadin 7’si erkek olmak tizere toplam 9 monopalet sporcusu katilmigtir. DNA izolasyonu
ag1z ici strtintii 6rneklerinden ticari kit ile gerceklestirildikten sonra genotipleme islemi Real - time
polimeraz zincir reaksiyonu ile tamamlanmustir. Caliymamiza katilan sporcularin 4t XX (%44,5), 3’i
RX (%33,3) ve 2’si RR (%22,2) genotipinde oldugu belirlenmistir. Allelik dagilimlarda ise “R” alleli 7
(%38,9), “X” ise 11 (%61,1) olarak bulunmustur. Calisma kohortumuzda XX genotipi ve X alleli daha
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baskin gorilmiistiir. Kohortumuzun boy ve kilo ortalamalar1 goz éniinde bulunduruldugunda ise RR
genotipinin daha kisa ve daha az kilo ile iligkili oldugu géralmistiir.

Anahtar Kelimeler: Spor, Genetik, Atletik performans, ACTN3

Abstract

Athletic performance is determined by the combination of many environmental and genetic factors
such as nutrition, psychology and mentoring. The alpha-actinin-3 (ACTN3) gene is one of the genes
that influence athletic performance. ACTN3 R577X polymorphism (rs1815739) is found in the long arm
of chromosome 11 (11q13.1). This polymorphism occurs at the 16th exon as a result of changes in the
bases of the Cytosine-Timin. Aim of the study is to determine the ACTN3 R577X polymorphism in
professional monopalet players. A total of 9 monopalet athletes participated to the study, 2 of which were
female and 7 were male. DNA isolation was completed from buccal cells by using commercially avaible
kit. Genotyping process was carried out by Real — time polymerase reaction. It was determined that 4 of
the participating athletes had XX genotype (44.5%), 3 had RX (33.3%) and 2 had RR (22.2%). “R” allele
was found to be as 7 (38.9%) and “X” was 11 (61.1%). In our cohort, XX genotype and “X” allelle was more
dominating. Also RR genotype is associated with lower height and weight in our cohort.

Keywords: Sports, Genetics, Athletic performance, ACTN3

GIiRiS

Atletik performans; beslenme, psikolojik ve mentorliik gibi birgok g¢evresel ve genetik
faktorlerin birlesimi ile belirlenir (Ulucan ve ark., 2014). Spor performansina katkida bulunan
genetik faktorlerin analizi ve atletik performansin belirli alanlarinda yer alan mekanizmalarin
belirlenmesi adina ¢aligmalar yapilmaktadir (Ulucan ve ark., 2017). Atletik performansla
ilgili genlerin belirlenmesi sporcunun farkli bir spor dalinda degil, bir spor disiplininde tistiin
olma kabiliyetini etkileyen genetik altyapry1 tanimlamaktir. Bu genetik altyapinin olusturdugu
fenotipler dayaniklilik kapasitesi, kas performans: gibi fizyolojik durumlari igerir. Spor genetigi
calismalari bu fizyolojik durumlari ve psikolojik faktorleri de agikladigindan atletik performans

i¢in olduk¢a 6nem tagimaktadir (Corak ve ark., 2017).

Monopalet, tek palet kullanilarak yapilan gévde, omuz, boyun, kol, iist sirt, gégiis ve bacaklar
dahil olmak tizere hemen hemen tiim kas ve eklemlerin kullanildig1 bir yiizme sporudur. Bu
sporda hiz, gii¢ ve dayaniklilik en 6nemli unsurlardir ve yiizme sporu ile paletli yiizme arasindaki
farki olusturur. Paletli yiizme, yiizmeye oranla daha hizli ve performans gerektiren bir spordur.

Atletik performansa etki eden en 6nemli genlerin basinda alfa-aktinin-3 geni (ACTN3) gelmektedir.
Sprint atma veya halter gibi patlayici kas giicti gerektiren aktiviteler sirasinda hizli ve giiglii kas
kasilmalarinin olusumundan sorumlu olan alfa-aktinin-3 proteinini kodlar. Bu protein iskelet
kasindaki sarkomerlerin Z cizgilerinde yer alir, kas kasilmasinda aktin fibrillerinin baglanmasinda
rol alir ve bu nedenle kas giictiniin olusumunda 6nemlidir (Kikuchi ve Nakazato, 2015).

27



Nazli Can KAVAS « ipek YUKSEL « Canan SERCAN * Sezgin KAPICI * Gékhan TUNA * Korkut ULUCAN

ACTN3 R577X polimorfizmi 11. kromozomun uzun kolunda bulunur (11q13.1) ve 16. ekzonda
Sitozin-Timin (rs1815739) bazlariin degisimi sonucunda ortaya ¢ikar. Arjinini kodlayan (R)
kodonunun yerine durdurucu (X) kodonun olusmasiyla gerceklesen bu tek bazlik degisim
alfa-aktinin-3 proteinde yapisal farklilik olugturmaktadir (Ulucan ve ark., 2015). Bunun yani
sira alfa-aktinin-3 proteininde ortaya ¢ikan bu farkliigin dayanikliik performansini artirdigi
distintilmektedir. 577X alleli, islevsel a-aktinin-3 proteininin daha kisa formunu olugturmasina
ragmen ACTN3 XX genotipinin dayaniklilik odakli giicii ifade ettigi, RR genotipinin ise sprint
yetenegini belirttigi yapilan ¢alismalar ile ortaya konmustur (Ulucan ve ark., 2013).

Bu c¢alismamizda monopalet sporcularinda ACTN3 R577X polimorfizmi dagilimlarini
inceleyerek boy, kilo gibi faktorleri de goz 6niinde bulundurarak sporcu performanslarina olan
etkilerini analiz etmeyi amagladik.

YONTEM ve GEREC

Caligmamuza 2’si kadin 7’si erkek olmak iizere toplam 9 kuliip adina yarisan ve profesyonel monopalet
sporcusu katilmiugtir. Sporculardan kan o6rnekleri EDTA tiiplere alinmig, ¢alisma prosediiri,
Helsinki Bildirgesine uygun olarak yapilmis ve Uskiidar Universitesi Etik Kurul Komitesi tarafindan
onaylanmustir. Caligmaya goniilli katilan sporculardan, ¢aligma 6ncesi onam formlar1 imzalatilarak
yapilacak ¢aligmalar hakkinda bilgilendirmelerde bulunulmustur. Sporculardan DNA izolasyonu
Invitrogen (Van Allen Way Carlsbad, CA, USA) ticari kiti kullanilarak firmanin belirttigi kullanic
protokoliine uygun olarak gerceklestirilmistir. ACTN3 (rs1815739) genotiplemesi i¢cin DNA
orneklerinden Real - Time PCR cihazi (Roche Light Cycler Nano, Almanya) ile Tagman Genotyping
Assays (Applied Biosystems Foster City, CA, USA) genotipleme kitleri ile gergeklestirilmistir.

BULGULAR ve SONUC

Calismamiza katilan sporcularin 4’ XX (%44,5), 31 RX (%33,3) ve 2’si RR (%22,2) genotipinde oldugu
belirlenmistir. Allel dagilimlari ise 7’si “R” (%38,9), 11'i “X” (%61,1) olarak bulunmustur. Caligma
kohortumuzda ACTN3 rs1815739 polimorfizminde XX genotipinin ve “X” allelinin diger genotiplere
ve allele gore daha baskin oldugu sonucuna ulagilmistir (Tablo 1). “R” allelinin patlayici giig, X allelinin
ise dayaniklilik fenotipleri ile ilgili oldugu yapilan ¢alismalar ile belirtilmistir. Kohortumuzun boy ve
kilo ortalamalar1 goz 6niinde bulunduruldugunda daha kisa ve daha zayif sporcularda RR genotipine,
uzun ve kilolu sporcularda ise RX genotipine daha ¢ok rastlanmustir (Tablo 2).

Tablo|. ACTN3 rs1815739 polimorfizminin monopaletlerde sporcularindaki dagilimlari.

GENOTIP ALLEL DAGILIMI

XX RX RR X R

Say1 4 3 2 11 7
Yiizde %44,5 %33,3 9%22,2 %61,1 9%38,9
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Tablo 2. Sporcularin ACTN3 rs1815739 polimorfizmi ile boy ve kilo degerleri.

Boy (cm) Kilo (kg) ACTN3
S1 1.70 61 XX
S2 1.82 74 RX
S3 1.76 70 XX
S$4 1.70 62 RR
S5 1.87 89 RX
S6 1.70 63 XX
S7 1.62 53 RR
S8 1.82 74 XX
S9 1.75 67 RX

TARTISMA

Atletik performans, sporcularin dayaniklilik kapasitesi, kas performansi, tendonlarin ve baglarin
yaralanmalara dayanaklilig1 ve gevresel faktorlerin (mentorlitk ve beslenme gibi) bilegkesi ile
olusmaktadir. Spor genetigi, en uygun fizyoloji ve morfolojiye sahip bireyleri tanimlayabilmeyi
ve yaralanmalara maruz kalma ihtimalini azaltma olanag: tanidigindan atletik performansin
genetik yapisini anlamak ve yeni antrenman yontemlerinin gelistirilmesinde spor bilimcilere
onemli veriler saglamaktadir (Chiu ve ark., 2011; Vincent ve ark., 2007).

Caligma kohortumuzda X alleli daha sik goriillmiistiir, boy ve kilo etkenleri goz 6niine alindiginda
kohortumuzun ortalamasina gére uzun boylu ve daha kilolu olanlarinda RX genotipine sik
rastlanmistir. Daha kisa ve zayif olan monopaletlerde ise RR genotipine daha sik rastlandig1
tespit edilmistir. “X” allelinin daha sik goértilmesi, monopalet sporunun dayaniklilik fenotipi
ile agiklanabilmesine desteklemektedir. Calismaya katilan sporcularda boy ve kilo bakimindan
ilgili genetik polimorfizm ile kiyaslanmas: yapildiginda RR genotipinin daha kisa boylu ve
kilolu sporcularda goriilmesi, literatiirde ilk kez karsilagilan bir durumdur. Ek olarak literatiirde
monopalet sporcular: ile genetik bazli herhangi bir ¢aligma bulunmadigindan, elde ettigimiz
verilerin diger ¢caligmalar ile kargilastirilmasini gerceklestiremedik.

Live ark. (2017) 160 Cinli orta ve uzun mesafe elit yliziicii ile 206 sedenter bireyde vaka — kontrol
calismasi gerceklestirmiglerdir. Orta uzun mesafe kadin yiiziiciilerde RR genotipinin daha sik
goruldugi, ancak istatistiksel olarak herhangi bir anlam icermedigini bildirmislerdir. Allelik
dagilimda ise sporcu performanslar1 géz 6niine alindiginda “R” alleli iki grup arasinda istatistiksel
olarak anlamli bulunmus, yiiziiciilerde “R” allelinin 6nemli bir genetik belirteg olabilecegini
bildirmislerdir. Yuziiciiler ile gergeklestirilen baska bir ¢aligmada Chiu ve ark. (2011) Tayvanl
yiiziiciilerde gerceklestirmislerdir. “R” allel frekanslar1 kadin sprint yiiziictilerinde (%67.6) ulusal
sprint yuziiciilerinde (%50.0) ve genel popiilasyonda (%53.7) anlamli derecede yiiksek oldugunu
tespit etmislerdir. Caligmalarinda ayrica 50 ergen (11-13 yas) erkek 6grenci ve 38 yetiskin erkek
bireye 12 haftalik ylizme egitimini uygulanmisg, tim genotiplerde ergen 6grencilerde 25nrlik
performans agisindan 6nemli olglide gelisme gozlemlenirken yetiskin 6grencilerde herhangi
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bir iyilesme gozlemlenmemistir. RR genotipine sahip olan ergenlerin, hem egitim Oncesi
hem de sonrasinda en iyi performansi gosterdikleri goriilmesine ragmen istatistiksel olarak
anlamli bir sonug bulunamamustir. Ayrica, ACTN3 RX veya XX genotipli erkek yiiziiciilerin 25
metrelik performansinlarinda RR genotipli olanlara kiyasla daha biiyiik bir iyilesme gosterdigi

gozlemlenmistir (Chiu ve ark., 2011).

Sigal Ben - Zaken ve ark. (2015) farkli alanlarda uzmanlagmis elit yiiziiciiler ve kosucular
arasinda ACTN3 rs1815739 dagilimlarini kargilagtirmislardir. RR genotipi sahip uzun mesafe
kosucularinda istatistiksel olarak anlamli derecede diisiik gozlemlenmistir. Diger taraftan XX
genotipi ise uzun mesafe kosucularda kontrol ve kisa mesafe kosuculara gore anlamli derecede
yiiksek bulunmustur. Yiiziici grubunda ise kisa mesafe yiiziicli ve uzun mesafe yiiziiciiler arasinda
genotip ve allel siklig1 olarak farkliliklar goriilmiistiir. Kisa ve uzun mesafe yiiziiciilerde kontrol
grubuna kiyasla RR genotipi yiiksek bulunmustur. Kisa mesafe yiiziiciilerde uzun mesafeye
gore XX genotipinin siklig1 fazla tespit edilmis fakat istatiksel olarak anlamli bulunmamustir.
Tim sonuglar kiyaslandiginda uzun mesafe yuziiciilerde, uzun mesafe kosuculara kiyasla RR
genotipi ve R allel frekansi yiiksek bulunmustur. Her iki grubun kisa mesafe sporcularimin

karsilastirmasinda ise anlaml bir farklilik goriilmemistir.

Roth ve ark. (2008) yaptiklar1 ¢alismada elit diizeydeki ve farkli irktaki viicut gelistirici ve
atletlerle sedenter bireyleri karsilagtirmiglardir. Bu ¢aligmada hem siyah hem de beyaz elit viicut
gelistiricilerde ve atletlerde kontrollere kiyasla XX genotipinin daha yiiksek oranda bulundugunu
belirtmislerdir. Beyaz atletlerde XX genotipi kontrollerden anlamli olarak daha diisiik olarak tespit
edilirken XX genotipine sahip hicbir siyahi sporcu gozlemlenmemistir. Calismanin sonucunda
ACTN3 R577X allelinin gii¢ odakl: elit sporcularda daha az temsil edildigi belirtilmistir.

Yapilan ¢aligmalar goz ontine alindiginda genetik yatkinliklarin atletik performansa olan etkileri
aciktir. Ancak atletik performansin belirlenmesinde sadece bir veya birka¢ genetik parametreye
dayandirmak yanlis sonuglar dogurabilecektir. ACTN3 rs1815739 genotip frekanslarinin,
erkeklerde ve kadinlarda atletik performansi farkli sekilde etkiledigi de c¢aligmalar ile
belirlenmektedir (Gomez-Gallego ve ark., 2009). Genetik parametrelerin tek baslarina degil, diger

fizyolojik ve biyokimyasal parametreler ile birlikte degerlendirilmesi gerektigine inanmaktayiz.

Caligma grubumuzda her ne kadar “X” alleli daha fazla bulunsa da genelleme yapabilmemiz bu
veriler 1s181nda miimkiin degildir. Monopalet sporu her gecen giin gelismektedir. Calismamiza
katilan sporcu sayisinin azlig1 calismamizin eksikliklerindendir. Calismamizda sadece bir genetik
parametrenin de analiz edilmesi ¢alismamizin etki degerini kisitlamaktadir. Ancak literatiirde
sadece Tirk sporcularda degil monopalet sporcularinin dahil oldugu ¢aligmalarin bulunmadig:
g6z Oniine alindigina bundan sonra yapilacak ¢alismalar i¢in 6nemli bir veri kaynag: olacag:

diislincesindeyiz.
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