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Oz

Insan genom projesinin tamamlanmasiyla genlerin atletik performans iizerine de etkisinin oldugu
kabul edilmekle birlikte, genlerin atletik performans tizerine etkisi hala aragtirma konusudur.
Giiniimiize kadar atletik performansa etki ettigi diistiniilen genetik bolgeler futbol, basketbol, judo,
giires gibi farkl disiplinlerdeki sporcular iizerinde bir¢ok ¢aligma gergeklestirilmistir. Ancak Tiirk
sporcular iizerinde yapilan bu ¢alismalar literatiir ile karsilastirildiginda sayilar1 daha az oldugu
goriilmektedir. ACTN3 geni atletik performans ile ilgili en 6nemli ve giiniimiizde belki de en fazla
incelenen genetik belirtectir. Bu ¢alismamizda aktif olarak futbol hayatlarini siirdiirmekte olan 40
profesyonel futbolcuda ACTN3 R577X polimorfizminin genotipik ve allelik dagilimlarini belirlemeyi
amagladik. Futbolculardan DNA eldesi, rutin olarak biyokimyasal kontrolleri i¢in verdikleri periferal
kandan saglanmis, DNA izolasyonlar: ticari kitler ile gergeklestirilmistir. Genotiplendirme islemi
ise ger¢ek zamanli PCR (Real - time PCR) teknigi ile gergeklestirilmistir. ACTN3 genotipi i¢in
futbolcularin 19’u RR (%47.5), 151 RX (%37.5), 6’s1 XX (%15) genotipindedir. ACTN3 polimorfizmin
futbolcularda ki allelik dagilimlar1 ise %66.25 R allel, %33.75 X alleli olarak bulunmustur. Calisma
kohortumuzda patlayic1 gii¢ fenotipi ile iligkili olan ACTN3 RR genotipinin ve R allelinin daha
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baskin oldugu goriilmiistiir. Tirk futbolcular tizerinde gergeklestirilen bu ¢aligma ile hem literatiire
katki saglayacaginin, hem de elde edilen sonuglar sayesinde ileride yapilacak ¢aligmalara onciilitk
edeceginin inancindayiz.

Anahtar Kelimeler: Spor genetigi, polimorfizm, atletik performans, futbol

Abstract

While it is accepted that the completion of the human genome project also influences the genes
on athletic performance, the effect of genes on athletic performance is still a matter of research.
Numerous studies have been carried out on the genetic regions that are considered to have
influenced athletic performance as much as the day-to-day athletes in different disciplines such
as football, basketball, judo, wrestling. However, these studies on Turkish sportsmen are fewer in
number than the literature. The ACTN3 gene, encoding alpha-actinin-3 protein (Actn3), is the
most important and probably the most studied genetic marker of athletic performance studies. We
aimed to determine the distributions of ACTN3 R577X polymorphism in 40 prefec - tional football
players who voluntarily participated in this sport. DNA samples were isolated from peripheral blood
leukocytes cells, which are provided for routine biochemical controls. Isolation process was carried
out by using commercial DNA isolation kit. Genotyping protocole was completed by real-time PCR.
For the ACTN3 genotype, 19 of the soccer players had RR (47.5%), 15 had RX (37.5%) and 6 had XX
(15%) genotypes. When allelic distributions were examined, 66.25% had R allele, and 33.75% had
theX allele. In our study cohort, the ACTN3 RR genotype and R allele, which were associated with
the power phenotype, were found to be more dominant. We believe that the results of the present
study this study carried out on Turkish footballers will add valuable insights to literature, and will
lead furter studies to be carried out in sports genomics.
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GIRiS

Sporcularin miisabaka ve antrenman esnasindaki mental ve fiziksel performanslarinin toplami
sporcularin atletik performansi olarak kabul edilmektedir. Sporcularda diizenli olarak yapilan
antrenman ile gelistirilebilen atletik performansin hem olugmasinda, hem de gelismesinde
genetik ve mental faktorlerin etkisi gliniimiize kadar yapilan ¢aligmalar ile ortaya konmugtur
(Ulucan, 2014a; Corak, 2017). Genetik yapiya uygun antrenman ve beslenme programlarinin
olusturulmasi yalnizca bireysel sporlarda degil, ayn1 zamanda takim sporlarinda da basar1 i¢in
bityiik 6nem tagimaktadir. Bu nedenle giiniimiize kadar spor genetigi alaninda yapilan ¢calismalar
gelisen teknoloji ve sporun biiyliyen ekonomisiyle beraber olduk¢a 6nem kazanmustir.

Atletik performansin genetik yonlerini arastiran ¢aligmalarin biiyiik bir béliimii alfa - aktinin-3
geni (ACTNB3) tizerine yapilmigtir. Alfa aktinin proteinin memelilerde ACTN1, ACTN2, ACTN3
ve ACTN4 olarak 4 farkli formu bulunmaktadir. ACTNI1, sitokinez, hucre adezyonu ve hiicre
hareketleri gibi hiicresel islevlerini hiicrelerde aktin filamentlerinin birbirine baglanmasini
saglayarak bu yapilarin hiicre - hiicre ve hiicre - matriks baglant:i yapilarina daha siki
baglanmalarini saglayarak gerceklestirmektedir (Otey ve ark., 2004). ACTN2 kas dokusunda
sarkomerlerde anti-paralel olarak uzanan aktin filamentlerinin Z-¢izgisine baglanmasini kalp ve

2



Marmara Universitesi Spor Bilimler Dergisi / Marmara University Journal of Sport Science * Cilt 2, Sayi 2, Aralik 2017, ss. 1-8

cizgili kas gibi kas tiplerinde ve beyin dokusunda ekpresyona ugrayarak gerceklestirmektedir.
ACTN4 ise bu ailenin kas dis1 izoformu olarak bilinir, ACTN1 ile yuksek derecede yapisal
homoloji gostermelerine ragmen farkli 6zellikleri de mevcuttur (Murphy ve ark., 2015).

Sportif performanst ile iliskilendirilen ve iskelet kasina 6zgii ilk yapisal gen ACTN3 genidir.
ACTN3 proteini, 103241 Da agirliginda olup, proteini kodlayan gen 11. kromozomun uzun
kolunda (11q13.1) lokalizedir. 22 ekzondan olusan genin urunu olan protein 901 amino
asitten meydana gelmektedir. Alfa aktinin proteinin hiicresel fonksiyonlar: hakkinda ok
fazla bilgi bulunmamaktadir (Ulucan, 2016). ACTN3 proteini, sarkomerlerin Z gizgilerinde
konumlanmustir, bu protein hem kas kasilmasinda aktin fibrillerinin baglanmasinda, hem de
hiicre i¢i sinyal iletiminde aktif rol oynamadig1 bilinmektedir. ACTN3 R577X polimorfizminin
sporcularda dayaniklilik ve siirat ozelliklerinin saptanmasinda 6nemli bir biyolojik belirte¢
oldugu da yapilan ¢alismalar ile belirlenmistir.

Atletik performans genetigi alaninda yapilan c¢alismalar, ACTN3’un 16. ekzonunda
bulunan sitozin-timin transisyonu (C>T) sonucu meydana gelen polimorfizm iizerine
odaklanmigtir. Bu degisim sonucunda proteinin 577. amino asidini kodlayan kodonunda,
arjinini (R) kodlayan kodonunun yerine durdurucu kodonun (X) olusmasina neden
olmaktadir. Bu polimorfizm goriilen bireylerde ACTN3 proteinin eksikligi gézlenmektedir.
Bireylerde goriilen bu polimorfizmin Kafkas toplumunun %18’sini etkilerken, Diinya
populasyonun ise %16’sin1 etkiledigi disiintilmektedir. Diinya populasyonunda yaklasik
olarak bir milyar insanda bu eksikligin oldugu tahmin edilmekte ve bu eksikligin
herhangi bir hastaliga sebep olmadan kas yapisinda bazi degisimler ile iligkili oldugu
belirtilmektedir. Yapilan bazi ¢aligmalar, ACTN3 proteini eksikliinde ACTN2 proteininin
bu eksikligi kapattigini iddia etmektedir (Murphy ve ark., 2015). ACTN3 iizerinde R577X
polimorfizminin diginda R628C, R776Q ve Q523R olmak tizere {i¢ farkli varyasyon daha
bulunmus, ancak bu varyasyonlarin bireylerde fenotipik etkileri hakkindaki bilgiler hentiz
netlige kavusmamigtir (Ulucan, 2016).

Guinimiize kadar ACTN3 R577X polimorfizmi ve atletik performansa iliskisine yonelik
calismalarin sayisi oldukea fazladir. Atletizmden, judoculara, yiiziictilerden, kiirekgilere kadar farkli
disiplinlerden sporcu grubu iizerine yapilan analizlerde sadece ACTN3 iizerine odaklanilmamus,
spor genetigi ilgili diger genetik bolgelerde analiz edilmistir (Zilbermen ve ark., 2012).

Bu ¢alismanin amaci, Alfa - Aktinin 3 R577X geni polimorfizmi ile sportif performans arasindaki
iliskinin Tiirk erkek futbolcularda tizerinde dagiliminin incelenmesidir. Bilimsel ¢alismalara
bakildiginda sportif performansa etki eden en 6nemli faktor genetik farkliliklardir. Bugiine kadar
sporcularin performanslarini arttirmaya yonelik bazi genetik calismalar yapilmustir. Kisilerin
hangi spor branslarinda basarili olabilecekleri ya da yeteneklerine en uygun sportif brangin
hangisi olabilecegi genetik analizlerle birlikte daha énceden belirlenebilmektedir. Yapilan testler
neticesinde, belirlenen brans bazinda sporcunun ilgili bransa iliskin ideal mevki ve pozisyonu
tespit edilebilmektedir.
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GEREC ve YONTEM

Calisma Grubu

Caligmamuza aktif olarak futbol hayatlarini siirdiirmekte olan ve goniilliilitk esasina dayanarak
katilan 40 profesyonel futbolcu katilmistir. Calismamiz ve galisma protokoliimiiz, Helsinki
Deklarasyonu-2 (2015) yonergelerine uygun olarak hazirlanmis ve Uskiidar Universitesi
Girisimsel Olmayan Etik Kurulu tarafindan onanmustir. Caligmaya goniillii katilan sporculardan,
calisma Oncesi yapilan analizler ve ¢iktilart hakkinda detayl: bilgi verilmis, kendilerinden imzali
bilgilendirme formlar1 alinmigtir.

ACTN3 R577X Genotiplemesi:
DNA izolasyonu:

Caligmamuza katilan sporcularindan 1 cc periferik kan eldesi sonrasinda lokosit DNAlar1 PureLink
DNA izolasyon kitinin (Invitrogen, Van Allen Way Carlsbad,CA, USA) kullanici protokolleri
izlenerek tamamlanmistir. Kisaca, 200 pL periferik kan {izerine 20 pL proteinaz k, 10uL RNAaz
eklenerek vortekslendi. Oda sicakliginda 2 dk bekletildi ve sonrasinda bu karigima 200uL baglama
tamponu eklendi. 55°C’lik 10 dk inkiibasyondan sonra 200 pL etanol eklenerek ve vortekslendi.
Filtreli tiibe alind1 ve 10000g ‘de 1 dk santrifijj edildi. Stipernant kismi atilarak pellet kismi tizerine
500 pL yikama tamponu eklendi ve 10000gde 1,15 santrifiij edildi ve yine siipernant kismi alinarak
tizerine ytkama tamponu 2 eklendi ve maksimum hizda 3 dk santrifij edildi. 80 uL eliisyon tamponu
eklenerek inkiibe edildi ve maksimum hizda 1 dk santrifiij edildi. Elde edilen DNA &rnekleri, ilgili
genlerin analizlerinin tamamlanmasina kadar - 20° C de sakland1.

ACTN3 R577X Polimorfizmi Genotiplemesi

ACTN3 R777X genotipi, izole edilen DNA materyalinden 7500 Fast Real-Time PCR System
(Applied Biosystems) cihazi ile Tagman Genotyping Assays (Applied Biosystems Foster City,
CA, USA) genotipleme kitleri kullanilarak gerceklestirilmistir. Genotipleme islemi totalde 10uL
olacak sekilde 5 uL master mix, 3,75uL H,O, 0,25uL assay ve 1uL (10 ng) DNA kullanilarak
tamamlanmigtir.

BULGULAR

Tablo I: Caligma kohortundaki sporcularn ACTN3 R577X genotip ve allel dagilimlar:

Sporcu Genotip Allel Dagilimlar:

RR RX XX R X
Say1 19 15 6 53 27
Yiizde %47.5 %37.5 %15 %66.25 %33.75
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Calismaya katilan sporcularin ACTN3 R577X genotip ve allelik dagilimlari Tablo 1'de
Ozetlenmistir. Elde edilen sonuglara gore futbolcularin toplamda 19u RR (%47.5), 151 RX
(%37.5), 6’s1 XX (%15) genotipindedir. ACTN3 polimorfizmin allelik dagilimlar1 incelendiginde
%66.25 R, %33.75 X olarak bulunmustur.

TARTISMA ve SONUC

Giiniimiize kadar ACTN3 R577X polimorfizmi ve atletik performansa iliskisine yonelik
calismalarin sayis1 oldukga fazladir. Atletizmden, judoculara, yiiziiciilerden, kiirekgilere
kadar farkli disiplinlerden sporcu grubu tizerine yapilan analizlerde sadece ACTN3 tzerine
odaklanilmamis, spor genetigi ilgili diger genetik bolgelerde analiz edilmistir (Zilbermen ve
ark., 2012). Benzer ¢alismalar Tiirk sporcular tizerinde de yapilmis ve Tiirk sporcularin genotip
dagilimlar belirlenmeye ¢aligilmistir (Ulucan, 2016).

Calisma kohortumuza baktigimiz zaman 19 futbolcu RR (%47.5), 151 RX (%37.5) ve 6’s1 XX
(%15) genotipinde oldugu saptanmustir. Allelik dagilimlara bakildiginda ise R alleli 53 (%66,25),
X alleli ise 27 (%33,75) olarak belirlenmistir. Futbolcu ve ACTN3 R577X ¢aligmalarinin 6ncii bir
caligmas olarak Kasimay ve ark. (2009) 37 profesyonel futbolcuda ACTN3 genotip dagilimlarini
belirlemis ve VO2 max degerlerini karsilagtirmislar, fenotipi XX olanlarin VO2 max degerlerinin
diger genotiplerle kiyaslandiginda istatistiksel agidan anlamli oranda yiiksek oldugunu
belirtmislerdir, ayrica genotip dagilimlarini belirleyerek 22’sinin RR (%59), 11’inin RX (%30)
ve 4unun ise XX (%11) genotipinde olduklarini bildirmislerdir. Bu ¢alisma ile bizim ¢aligma
sonuglarimiz genotip yiizdeleri bakimindan benzerlik gostermektedirler. Benzer bir ¢aligmada
Ulucan ve ark.(2015), aynm1 bolge polimorfizmini 25 profesyonel futbolcudaki dagilimlarini
incelemis; RR, RX ve XX genotip yiizdelerini sirasiyla 44, 36 ve 20 olarak bulmuglardir. Ayni
caligma grubundaki allelik dagilimlar ise R alleli icin %62, X alleli i¢inse %38 olarak bulunmustur.
ACTN3 genotiplerinin bagarili futbolcularda genetik danigmanlik agisindan 6nemli biyolojik
belirte¢ oldugunu belirtmislerdir (Ulucan ve ark., 2015). Bagka bir ¢alismada ise Lippi ve ark.
(2010) st diizey 60 futbolcuda ACTN3 R577X genotiplerinin frekans dagilimlarini RR, RX
ve XX icin sirastyla %48.3, %36.7 ve XX %15 seklinde bulmuslardir. Pimenta ve ark. (2012)
profesyonel 37 futbolcu tizerinde yaptiklari ¢alismada ACTN3 RR, RX ve XX genotiplerini
swrastyla %15, %13 ve %9 olarak belirtmislerdir. Bu ¢aligmalar genotip ve allel dagilimlar1 goz
6niine alindiginda bizim ¢aliymamiz ile benzerlik gostermektedir. Coelho ve ark. (2016) ise
138 Brezilyali profesyonel U-20 ve U-17 takim futbolcularinda ACTN3 R577X polimorfizmi ile
fiziksel performans arasindaki iliskiyi arastirmiglar, ancak genotip - fenotip agisindan herhangi
bir anlaml bir iligki bulamamiglardir.

Tiirk futbolcularda gergeklestirilen ACTN3 R577X polimorfizm ¢alismalar: yeterli sayilara
ulagmamuigtir. Farkli disiplinlerde yapilan ¢aligmalarda ilgili gen polimorfizminin atletik
performansa olan etkisi arastirilmigtir. Giinel ve ark. (2014)’teki farkli disiplinlerden olugan
37 elit atlet ve ayni sayidaki kontrol grubu tizerinde yaptiklar: ¢alismada ACTN3 XX ve RX
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genotipini sporcu grubunda sirasiyla %35,14 ve %54,05 olarak bulmuslardir. Hem sporcu
grubu, hem de sedanter bireylerde RX genotipini, yiizde olarak en yiiksek genotip degeri
olarak bulmuslar, X allelinin bireylerde daha yiiksek oranda olmasini ise dayaniklilik
gerektiren sporlarda bu allelin yatkinlik saglamasi olarak a¢iklamislardir. Sanlisoy ve ark.
(2011) tarafindan Ege yoresi elit sporcularini iceren bir ¢aligmada aralarinda atletizm,
basketbol, judo, tekvando, giires, bisiklet, futbol ve tenis gibi farkli disiplinlerden 105 sporcu
tizerinde ACTN3 R577X RR ve RX genotipinin analizini gerceklestirmisler, RR, RX, XX
genotipleri sirasiyla %25,7, %34,3, %40 olarak bulmuslardir. Ulucan ve ark. (2009), 24 kisa
mesafe yiiziiciisii, 40 giiresci ve 48 basketbol oyuncusunun bulundugu farkl: disiplinlerdeki
112 sporcu tizerinde yaptigi calismada sporcularin %77,68’inin RR genotipinde, %20,54’unun
RX genotipinde ve %1,79’'unun da XX genotipinde olduklarini belirtmislerdir. Arastirmada
yer alan giirescilerin %22,5u RX, %77,5u RR genotipi bulunurken, giirescilerde XX
genotipine rastlanilmamistir. Basketbolcularda ise RR, RX ve XX genotiplerinin yiizdelerini
sirastyla 77,08, 20,83 ve 2,08 olarak belirtmislerdir. Kisa mesafe yiiztictilerin ise %79,17
oraninda RR, % 16,67 oraninda RX ve %4,17 oraninda XX genotiplerinde olduklarini
bildirmislerdir. Yapilan ¢alisma sonucunda ¢alisma grubundaki RR + RX genotiplerinin ve
R allelinin yiiksek oranda gozlenmesini ilgili sporlara yatkinlik olarak degerlendirilmistir.
Ayrica yazarlar sporcularin atletik performanslarinin artirilmasinda ve potansiyel sporcu
tarama testlerinde genetik testlerin yarar saglayacagini belirtmislerdir. Yamak ve ark. (2011),
aralarinda futbol, basketbol, atletizm, voleybol, hentbol, judo, giires, tekvando ve Amerikan
tutbolu gibi farkli disiplinlerden elit sporcular bulunan ¢alisma kohortlarinda ACTN3 R577X
analizi gergeklestirmis, sporcu grubunda RR ve RX genotiplerini sirasiyla %30,6 ve %47,3
olarak bulunmugstur. Caliymada XX genotipi sporcu grubunda sedanter grubuna gore daha
yitksek oranda bulunmus ancak istatistiksel olarak anlam ifade etmemistir. Geng sprinterler
(Ulucan, 2014b) ve profesyonel bisiklet¢iler (Kaman ve ark., 2017) tizerinde gerceklestirilen
calismalarda bizim sonuglarimiz ile benzerlik gostermistir.

Spor bilimlerinde genetik analizlerin 6nemi her gegen giin artmaktadir. Genetik profile uygun
bireysel antrenman programlari uygulanmas: 6zellikle spor bakimindan gelismis tilkelerde
yillardir gerceklestirilen ve gelistirilen bir uygulamadir. Bizlerinde benzer uygulamalar
gelistirebilmemiz i¢in sporcularda atletik performansa etki eden genetik varyantlarin belirlenmesi
gerekmektedir. Gergeklestirilen bu ¢alisma, 6zellikle iilke sporumuz agisindan literatiire katkida
bulunmasini timit etmekteyiz. Ayrica gelisen teknolojik ve bilimsel yaklagimlarin yardimiyla,
glinlimiizde bireylerin genetik yapilarina uygun sportif faaliyetlere yonlendirilmeleri, bireye 6zgii
oyun planlarmin gelistirilmesi gibi uygulamalar icinde gergeklestirdigimiz ¢alismanin kaynak
olacagini diigiinmekteyiz.
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