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Oz

Genlerin atletik performans tizerine etkisi kabul edilmekle birlikte etkinin
boyutlari halen aragtirma konusudur. Giiniimiize kadar atletik performansa
etki ettigi dustintlen genetik golgeler ve futbol, basketbol, judo, gtires gibi
farkli spor branslarina ait sporcular tizerinde bircok calisma gerceklestiril-
mistir. Ancak Turrk sporcular icin bu calismalar literatir ile karsilastirildigin-
da daha az sayidadir. Bu derlemede giiniimiize kadar gergeklestirilen Turk
sporcularin alfa- aktinin-3 geni (ACTN3) R577X polimorfizm sonuglarini,
detayli bir literatiir taramasi sonucunda bir araya getirmeyi amacladik. il-
gili literatlir taramasinin ardindan aralarinda futbol, basketbol, giires gibi
farkli spor dallarindan toplam 518 sporcunun analiz sonuglarina ulastik. Bu
sporcularin 234'Gnin (%45) RR, 207'sinin (%40) RX ve 77'sinin (%15) XX ge-
notipinde oldugu goérilmektedir. Sporculardaki sprinter ve gig alleli olan
R alleli 665 (%64), dayanikhlik alleli olan X alleli ise 371 (%36) olarak bu-
lunmustur. Elde ettigimiz verilere gére RR + RX genotipleri ve R alleli, XX
genotipi ve X alleline gore sayi ve yiizde bazinda daha yiksektir. Gercek-
lestirilen bu literattir taramasi, Turk sporcularda ACTN3 R577X polimorfizmi
dagilimlari bakimindan gergeklestirilen ilk calisma olup Turk sporcular icin
iyi bir veri olacagini, yapilacak sonraki ¢alismalar icin de iyi bir kaynak ola-
cagini disinmekteyiz.

Anahtar kelimeler: Spor, genetik, spora yatkinlik, ACTN3, Turkiye

Abstract

The effect of genes on individual athletic performance is accepted; how-
ever, the extent of their effects remains elusive. To date, many studies on
different genomic regions that are considered to have an effect on human
athletic performance and sportsmen in different types of sports, such as
football, basketball, judo, and wrestling, have been conducted. However,
the number of these studies with Turkish players as subjects is not ade-
quate. This literature review aimed to collate the results of alpha- actinin- 3
(ACTN3) R577X polymorphisms of Turkish athletes after an extensive litera-
ture survey. After the survey, we could reach 518 players, including football,
basketball, and wrestling players. Of these, 234 were RR (45%), 207 (40%)
were RX, and the rest were XX. Power and sprinter R allele counts were 665
(64%), and the endurance allele count was 371 (36%). According to the ob-
tained data, the number and percentage of RR+RX genotypes and R allele
were higher than those of XX genotype and X allele. We consider that this
first report will be an informative source of information for Turkish players
in the terms of ACTN3 R577X polymorphism and Turkish sportsman and will
be a valuable guide for new researches.
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GiRIS

Atletik performans, sporcularin herhangi bir sportif aktivitelerinde gosterdikleri mental ve fiziksel performanslarinin toplami olarak kabul
edilmektedir. Dizenli antrenman ile gelistirilebilen bir 6zellik olan atletik performansin hem olusmasinda, hem de gelismesinde genetik
faktorlerin katkisi yapilan ¢alismalar ile ortaya konmustur (1). Sadece bireysel sporlarda degil, ayni zamanda takim sporlarinda da basari
icin, genetik yapiya uygun antrenman ve beslenme programlarinin olusturulmasi stiphesiz ki biiylik 5nem tagimaktadir. Bu yilizden spor
genetigi alaninda yapilan calismalar son yillarda sporun biyliyen ekonomisiyle beraber biiylik Snem kazanmistir.

Spor genetigi alaninda yapilan ¢alismalarin biiylk bir bolim alfa- aktinin-3 geni (ACTN3) Gizerine yogunlasmistir. Aktinin protein ailesi-
nin memelilerde 4 farkli formu bulunmaktadir. ACTNT ve ACTN4 alternatif splays mekanizmasi ile sentez edilir. Merkezi sinir sisteminde ve
diz kaslarda Ca** duyarsiz varyantlari ile bircok dokuda eksprese edilen Ca** duyarli formlari bulunmaktadir (2). ACTN1, bircok hiicrede
aktin filamentlerinin birbirine baglanmasini saglayarak bu yapilarin hiicre- hiicre ve hiicre- matriks baglanti yapilarina daha siki baglan-
malarini saglamaktadir, bu nedenle sitokinez, hiicre adezyonu ve hiicre hareketleri gibi hiicresel islevlerde rol oynamaktadir (3). ACTN2
kalp ve cizgili kas gibi kas tiplerinde ve beyin dokusunda ekpresyona ugrar, kas dokusunda sarkomerlerde anti-paralel olarak uzanan ak-
tin filamentlerinin Z-gizgisine baglanmasini saglar (4). Kimi arastirmacilar da dominant olarak kalitilan bazi miyopatileri bu gen tizerindeki
missens mutasyonuna baglamislardir (4). ACTN4 ise bu ailenin kas disi izoformu olarak bilinir, ACTNT ile yiiksek derecede yapisal homoloji
goOstermelerine ragmen farkli 6zellikleri de mevcuttur (4).

ACTN3 proteini, hizli kas kasilmalarindan sorumlu glikolitik tip ve tip- lIX kas ipliklerinde gérev almaktadir. Proteini kodlayan gen, ACTN3
(ID:89),11. kromozomun uzun kolunda (11g13.1) bulunmaktadir. 22 ekzondan olusan genin Uriini olan protein 901 amino asitten meyda-
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na gelmektedir ve 103241 Da agirhigindadir. Proteinin hiicresel fonk-
siyonlari hakkinda cok fazla bilgi bulunmamaktadir. ACTN3 proteini,
sarkomerlerin Z cizgilerinde lokalizedir ve hem kas kasilmasinda
aktin fibrillerinin baglanmasinda, hem de hiicre ici sinyal iletiminde
aktif rolleri bulunmaktadir. Yapilan bir calisma ile fare ve insan kas
hicrelerinde Actn3 eksikliginin kalsinérin aktivitesini arttirdigi ve
dayaniklilik antrenmanlarina adaptasyonlarinin daha hizli oldugu
gosterilmistir (5).

Spor genetigi alaninda yapilan calismalar, ACTN3'lin 16. ekzonunda
bulunan sitozin- timin degisimi (rs1815739) ile meydana gelen po-
limorfizm (izerine yogunlagmistir. Bu degisim proteinin 577. amino
asidini kodlayan kodonunda, arjinini (R) kodlayan kodonunun yerine
durdurucu kodonun (X) olusmasina neden olur. Bu polimorfizmin
gorildugu bireylerde ise ACTN3 eksikligi (MIM: 102574) bulunmakta-
dir. Bu polimorfizmin Kafkas toplumunun %718'ini (6), genel olarak da
diinya Uzerindeki popdllasyonun %16'sini etkiledigi belirtilmistir (7).
Diinyada yaklasik 1 milyar insanda bu eksikligin bulundugu tahmin
edilmekte ve bu eksikligin herhangi bir hastaliga neden olmadan kas
metabolizmasinda bazi degisiklikler ile iliskisi oldugu bildirilmekte-
dir, eksikligin gorildigu hicrelerde ise ACTN2 proteininin bu eksik-
ligi kapattigi iddia edilmistir (4). R577X polimorfizmi disinda ACTN3
Gzerinde Q523R, R628C, R776Q olmak uzere 3 farkli varyasyon daha
saptanmis (genBank NM_001104 referansina goére), ancak bu var-
yasyonlarin fenotipik etkileri hakkinda gerekli biyoinformatik hentz
acikhga kavusmamistir.

Atletik performansin genetik temellerine yonelik yapilan meta- analiz
calismalarinda ACTN3 577RR genotipinin, Kafkas irkinda sprint/ gtic
odakli performansa yatkinlik ile iliskili olduklari belirtilmistir (8,9),
577XX genotipinin ise sadece bazi spor dallarindaki sporcularin daya-
niklilik kapasiteleri ile iliskili olduklari bildirilmistir (10-13). Bazi ¢alis-
malar ise R577X polimorfizminin belirli atletik performansa yatkinhk
saglamadigini belirtmektedir (14).

Diinyada ACTN3 R577X polimorfizmi ve atletik performansa iliskisine
yonelik calismalarin sayisi oldukca fazladir. Atletizmden yizicilere,
judoculardan kiirekgilere farkh disiplinlerden sporcu grubu lizerine
analizler gerceklestirilmis, hatta sadece ACTN3 degil, diger ilgili genetik
bolgeler de giinlimiize kadar analiz edilmistir (15). Yapilan bu analiz ¢a-
lismalarinin genel sonuclari ise atletik performansin poligenik oldugu
ve en fazla yatkinlik iliskisinin ACTN3 geni ile saglandigidir (16).

Tiirkiye'de ACTN3 Calismalar

Literatlr taramasi, iclerinde PubMed, Google Akademik gibi yaygin
tarama motorlarinin da bulundugu bilimsel arama platformlarin-
da, “Spor genetigi’, “Turk Sporcular’, “ACTN3 geni’, ACTN3 R577X",
“Tlrk+Spor+ACTN3” anahtar kelimeleri kullanarak gerceklestirilmis-
tir. Ayni zamanda daha 6nce yapilmis ve kongrelerde sunulmus, an-
cak yayina dénmemis calismalar da veri havuzumuza dahil ederek
literatlir taramasi sonlandiriimistir. Gergeklestirdigimiz literatir calis-
malari sonucunda ilkemizde spor genetigi anlaminda ACTN3R577X
analizlerini kapsayan calismalarin diger uluslararasi calismalar ile ki-
yaslandiginda daha az sayida oldugu bulunmustur.

Ulucan ve ark. (17) 24 kisa mesafe yliziiclsi, 40 guresci ve 48 basket-
bol oyuncusunun bulundugu 112 sporcu lzerine yaptigi calismada
sporcularin %77,68'inin RR genotipinde, %20,54'inin RX genoti-
pinde ve %1,79'unun da XX genotipinde olduklarini bildirmistir. Ca-
lismada yer alan gtirescilerin %77,5'i RR, %22,5'i RX genotipindedir.

Yazarlar ilgingtir ki glrescilerde XX genotipine rastlamamislardir.
Basketbolcularda ise RR, RX ve XX genotiplerinin ylzdelerini sirasiyla
77,08, 20,83 ve 2,08 olarak bildirmislerdir. Kisa mesafe yiiziiclilerin ise
%79,17 oraninda RR, % 16,67 oraninda RX ve %4,17 oraninda XX ge-
notiplerinde olduklarini bildirmislerdir. Yazarlar, calisma grubundaki
RR + RX genotiplerinin ve R allelinin fazlaligini ilgili sporlara yatkinhk
olarak degerlendirmis, sporcularin atletik performanslarinin artiril-
masinda ve potansiyel sporcu tarama testlerinde genetik testlerin
yarar saglayacagini belirtmislerdir.

Kasimay ve ark. (18) yaklasik 37 futbolcuda genotip- fenotip iliskisi-
nin saptanmasina yonelik yaptiklari ¢alismada futbolcularda ACTN3
genotipleri ile VO2 max degerlerini karsilastirmistir. Yazarlar futbol-
cularin 22'sinin RR (%59), 11'inin RX (%30) ve 4’Unin ise XX (%11)
genotipinde olduklarini bildirmis, genotipi XX olan futbolcularin VO2
max degerlerinin diger genotiplerle kiyaslandiginda istatistiksel aci-
dan anlamli derecede yiiksek oldugunu belirtilmistir. Yazarlar, ACTN3
genotipinin aerobik ve anaerobik performansin belirlenmesindeki
Onemini gostermislerdir.

Ege yoresi elit sporculari iceren bir calismada aralarinda atletizm, bas-
ketbol, judo, tekvando, giires, bisiklet, futbol ve tenis gibi farkli disip-
linlerden 105 sporcunun ACTN3 R577X analizini gerceklestirilmistir
(19). Analiz sonuglarina gore sporcu grubunda RR ve RX genotiplerini
sedanter bireyler ile karsilastirdiklarinda istatistiksel agcidan anlamh
derecede farkl oldugunu belirtmislerdir. Ayni sekilde R ve X allele-
rinin dagilimlar da sporcu ve sedanter bireylerde istatistiksel agidan
anlamli derecede farkl bulunmustur. Ayni yazarlar, ACTN3'lin sporcu-
larda sprinter ve dayanikllik 6zelliklerinin belirlenmesinde 6nemli bir
biyolojik belirte¢ oldugunu bildirmislerdir.

Glinel ve ark. (20) benzer bir sekilde farkl disiplinlerden olusan 37
elit atlet ve ayni sayidaki kontrol grubu tizerinde yaptiklari calisma-
da ACTN3 XX ve RX genotipini sporcu grubunda sirasiyla %35,14 ve
%54,05 olarak bulmuslardir. Calismalarinda RX genotipini, hem spor-
cu grubu, hem de sedanter kontrollerde yiizde olarak en yiiksek ge-
notip degeri olarak bulmuslardir. Bu bireylerde X allelinin daha yuk-
sek olmasini ise dayaniklilik gerektiren sporlarda bu allelin yatkinlik
saglamasi olarak aciklamislardir.

Atletik performans ve ACTN3 R577X iliskisini arastiran baska bir ca-
lismada 6zel bir kolej atletizm takimi sporcusu olan 20 geng sprinter
ozellikli sporcunun ve 30 sedanter 6grencinin ilgili genotip analizi
gerceklestirilmis, 50 m kosu mesafesi sireleri ile genotip iliskilerini
incelenmistir (21). Genotipi RR ve RX olan sporcularin ayni genotipli
sedanterlere gére 50 m kosu zamanlari kiyaslandiginda istatistiksel
olarak anlamh bir fark bulunmus ve daha basarili olduklarini tespit
edilmistir. Yapilan bu calisma, o tarihe kadar o yas grubu ile yapilan ilk
ACTN3 R577X galismasi 6zelligi tasimaktadir.

Turk sporcularda ACTN3 allelik dagihmini arastiran baska bir calis-
mada Yamak ve ark. (22) tarafindan gerceklestirilmistir. iclerinde fut-
bol, basketbol, atletizm, voleybol, hentbol, judo, giires, tekvando ve
Amerikan futbolu sporcusu bulunan yaklasik 150 elit sporcu ve 150
sedanter birey analiz edilmis, sporcu grubunda RR ve RX genotiple-
rini sirastyla %30,6 ve %47,3 olarak bildirmislerdir. Ayni calismada XX
genotipi sporcu grubunda sedanter grubuna gore daha yiksek bu-
lunmus, ancak bu farkhlk istatistiksel olarak anlam ifade etmemistir.
Ayni calismada R alleli, sporcu ve sedenter bireyler arasinda istatis-
tiksel olarak anlamli bulunmustur. Yazarlar, ilk kez Karadeniz bolgesi
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sporcularinda boyle bir calismanin yapildigi ve incelenen genin atle-
tik performansa etkisinin nemli oldugunu bildirmislerdir.

Ruizgar sorfu son yillarda popiiler olan ve giderek &nem kazanan spor
dallarindan biridir. Uluslararasi yarismalarda altin madalya kazanmis
8 Turk ruizgar sorfclistiniin analizinin gerceklestirildigi calismada 1
sorfcliniin RR, 5 sorfcliniin RX ve 2 sorfcliniin de XX genotipine sahip
olduklarini belirtilmistir (23). incelenen 8 sporcunun 7’sinde X alle-
linin bulundugu bu ¢alisma, ACTN3 R577X polimorfizminin ve X al-
lelinin atletik dayaniklilik ile iliskisinin bulundugu hipotezine destek
veren calismalardan olmustur. Literatiir taramamiza gore bu ¢alisma,
riizgar sorfu ve ACTN3 iliskisinin irdelendigi ilk calismadir.

Ulucan ve ark. (24) ACE ID ve ACTN3 R577X polimorfizminin 25 pro-
fesyonel futbolcudaki dagilimlarini belirledigi calismalarinda ACTN3
R577X dagihmlarini RR, RX ve XX genotipleri icin sirasiyla ylizde 44,
36 ve 20 olarak bulduklarini belirtmislerdir. Ayni ¢calisma grubundaki
allelik dagilimlar ise R alleli icin %62, X alleli icinse %38 olarak bu-
lunmugtur. Kasimay ve ark. (18) yaptiklari calisma ile kiyaslandiginda
iki caismada da RR ve RX genotipleri yliksek ylizdede bulunmustur.
XX genotipi ise bu calismada daha ytiksek yiizdeli olarak bildirilmistir.
Bu tip analizler farkli popilasyonlarda, futbola yatkinlik derecesinin
belirlenmesi amaci ile yapilmis, cogunda da birbirini destekler so-
nuglar bulunmustur. Egarova ve ark. (25) 240 Rus futbolcuda yaptig
analizde futbolcularin % 46,25'inde RR genotipi saptamis, Santiago
ve ark. (26) ise 60 Brezilyali futbolcuda ayni genotipi % 48,3 olarak
belirtmistir. Pimenta ve ark. (27) 37 futbolcunun kas zedelenmesi,
enflamasyon derecesi ve hormonal degisikliklerini arastirmak amach
yaptigi calismada calismaya katilanlarin %40,5'inin RR genotipinde
oldugunu belirtmistir. RR ve RX genotipleri, patlayici gli¢ ve sprinter
ozellige yatkinhk sagladigi yapilan calismalar ile ortaya konmus, bu
genotiplerin ise futbol fizyolojisi acisindan bu spora yatkinlk sagladi-
g1 dustinilmektedir. Bizim de calisma grubumuzda RR genotipi % 44,
RX % 36, RR+RX ise % 80 olarak bulunmustur.

Yukaridaki ¢alismaya benzer baska bir calisma da geng basketbolcu-
lar Gzerinde gergeklestirilmistir (28). 17'si kiz, 7'si erkek olmak Uzere
toplam 24 gen¢ milli basketbolcu {izerinde yapilan calismada 16
oyuncu RR, 6"s1 RX ve 2 oyuncu da XX olarak bulunmustur. Cinsiyet-
lerine gore ayirdigimizda 17 kizoyuncunun 11'i RR, 4'ii RX ve 2’si XX,
erkeklerde ise 5 ve 2 oyuncu sirasiyla RR ve RX genotiplerinde bulun-
mustur. ACTN3 R alleli kizlarda 26, erkeklerde 12, X alleli ise kizlarda 8,
erkeklerde 2 olarak bulunmustur. ispanyol basketbolcularda yapilan
bir calismada RR genotipi % 37, RX genotipi ise % 42 olarak bulun-
mus, iki genotipin ¢alisma grubundaki orani % 92 olarak bildirilmistir
(29). Bizim ¢alisma grubumuzda da RR genotipli oyuncular %67, RX
genotipli oyuncular %25 olarak bulunmus, toplam olarak RR ve RX
genotiplerinin, yani en az bir R alleli iceren bireylerin orani %92dir.
Bu acidan yapilan bu calisma Garatachea ve ark’nin (29) calismasina
benzerlik géstermektedir. Sessa ve ark. (30) basketbol oyuncularinin
daiclerinde bulundugu sporcu grubunda ACTN3 genindeki yaptiklar
analizde basketbolcular i¢in bu polimorfizmin, diger bireyler ile kiyas-
landiginda istatistiksel olarak anlam teskil etmedigini bildirmislerdir.

Onceki paragraflarda belirtilen Tiirk sporcularin ACTN3 analizlerini
iceren calismalar Tablo 1'de 6zetlenmistir. Bu sporcular, yazarlar tara-
findan milli seviyede veya elit seviyede olduklari bildirilmis olan spor-
culardir. Farkli spor dallarindan toplam 518 sporcunun 234l (%45)
RR, 207’si (%40) RX ve 77'si (%15) XX genotipindedir. Bu sporcularda
toplam 665 (%64) sprinter ve gii¢ alleli olan R alleli, 371 tane de (%36)
dayaniklilik alleli olan X alleli tespit edilmistir (Tablo 1). Sonuglara gére

Tablo 1. Turrk sporcularin ACTN3 R577X polimorfizmleri ve allel
dagilimlar

Genotip Allel
Spor Bransi RR RX XX R X Referans
Gures (n=40) 31 9 - 71 9 16
Yizme (n=24) 19 4 1 42 6 16
Basketbol (n=48) 37 10 1 84 12 16
Futbol (n=37) 22 11 4 55 19 17

Elit Sporcu*(n=105) 34 56 15 124 86 18
Elit Sporcu**(n=37) 4 20 13 28 46 19

Geng sprinter (n=20) 13 6 1 32 8 20
Elit Sporcu***(n=150) 46 71 33 163 147 21
Ruzgar Sorfii (n=8) 1 5 2 7 9 22
Futbol (n=25) 1 9 5 31 19 23
Basketbol (n=24) 16 6 2 28 10 28

Toplam (n=518) 234 207 77 665 371

RR: iki yabanil tip allel burunduran bireyler; RX: Bir yabanil tip, bir de polimorfik
allel bulunduran bireyler; XX: iki polimorfik allel bulunduran bireyler; R: Yabanil
tip allel; X: Polimorfik allel

*Yazarlar bireyleri atletizm, basketbol, judo, tekvando, glires, bisiklet, futbol ve
tenis sporculari olarak bildirmis, spor branslarina gére dagihm yapmamislardir
**Yazarlar sporculari elit olarak bildirmis, herhangi bir sportif bransa gére
dagilim yapmamislardir

***Yazarlar sporculari futbol, basketbol, atletizm, voleybol, hentbol, judo, gures,
tekvando ve Amerikan futbolu oyunculari olarak bildirmis, herhangi bir sportif
bransa gore dagihm yapmamislardir

sprint ve glic odakli RR + RX genotipleri ve R alleli, dayaniklilik odakli
XX genotipi ve X alleline gére daha fazla ¢ikmistir. Ancak elimizdeki
veriler ile hangi spor bransi icin hangi genotipin daha uygun oldugu
konusunda yorum yapmak guctir. Daha net yorumlarin yapilabilme-
si icin ayni etnik kokenli ve benzer 6zelliklere sahip daha kalabalik
sporcu gruplarinda yapilacak olan analiz ¢calismalarina ihtiyag vardir.

SONUC

Yapilan calismalar gostermistir ki atletik performansin olusmasi ve ge-
lismesi multifaktoriyeldir, cevresel faktorlerin ve farkli gen gruplarinin
etkilesimi ile belirlenir (31). Hangi genetik faktoriin ne denli etki ettigi-
nin veya cevresel faktorlerin mi, genetik faktorlerin mi daha etkili oldu-
Junun saptanmasi oldukca gictir. Ancak bu etkilerin belirlenmesi icin
yiiksek veri sayili calismalara ihtiyac olmaktadir. Spor genetigi ve spora
genetik yatkinlik amacli yapilan ¢alismalar, ACTN3'lin su ana kadarki en
uygun verileri sagladigini bildirmistir. Turk sporculari icin yiiksek sayih
analiz calismalarinin az olmasindan dolayi yapilan bu literatiir degerlen-
dirmesinin ACTN3'lin sporculardaki dagilimi hakkinda en genel bilgiyi
verecegini dustinmekteyiz. Ayni zamanda da Tiirk sporcular icin yapil-
mis en yuksek verili bir degerlendirme 6zelligi de tasimaktadir. Bu calis-
manin spor genetigi ve ACTN3 analizini icerecek sonraki calismalar icin
onemli bir veri kaynagi olacagini disinmekteyiz.

Hakem Degerlendirmesi: Dis Bagimsiz.
Cikar Catismasi: Yazar ¢ikar catismasi bildirmemistir.

Finansal Destek: Yazar bu calisma icin finansal destek almadigini beyan etmistir.
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