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OZET

AKTIF YETISKIN ERKEKLERDE ACTN3 rs1815739 GEN
POLIMORFIZMLERININ ARROWHEAD AGILITY DRILL (ARROWHEAD
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Atletik performansi belirleyen giic, hiz, kuvvet, dayaniklilik, esneklik,
koordinasyon, kas tipi degisimi, zihinsel yetenek ve psikolojik faktorler gibi
fenotipleri etkileyen degisim siireclerini genlerin yapisi ve gevresel etkilesimler
belirlemektedir. Sporcular arasindaki farkliigin  yaklasitk %66’s1  genetik
kokenliyken, geri kalani ¢evresel degiskenlerle iligkilidir. Bilim ¢evrelerince atletik
performansi belirleyen genetik faktorler arasinda énemli oldugu genel kabul gérmiis
olan ve alan literatiirde hakkinda ¢ok sayida akademik g¢alisma yapilmis olan alfa
aktinin-3 geni (ACTN3); hizli kasilabilen kas fibrillerinde aktinin proteinini
kodlayarak kas giici’kuvveti ve hizim agiga ¢ikarmaktadir. ACTN3 gen
polimorfizmleri, CC (RR), CT (RX) ve TT (XX)olmak tizere {i¢ farkli kas lifi tipinin
isleyisinde etkili olmaktadir. CC genotipine sahip sporcularin giig/hiz odakli sportif
performansa, 577X T alleli ve TT genotipine sahip olanlarin ise dayaniklilik odakl
sportif performansa uyumlu olduklari yapilan genetik caligmalar sonunda tespit
edilmistir. Bu calismada ise; yukarida bahsedilen aciklamalar g¢ergevesinde aktif
yetiskin erkeklerde ACTN3 rs1815739 gen polimorfik varyasyonlarimin 6 haftalik
antrenman sonrasinda arrowhead ¢eviklik yetenek testi (arrowhead agility drill test)
performans degisikliklerini ve genotip dagilimlarinin incelenmesi amaglanmistir.
Yapilacak arastirmanin evrenini, Spor Bilimleri Fakiiltesi 6grencilerinden 19-24 yas
aras1 yiizme sporu yapan (n=58) erkek olusturmaktadir. Calismada giiven seviyesi
%935, hata pay1 0,05 olarak alinmis, Cing1 6rnekleme yontemine gore drneklem sayisi
toplam 50 erkek 6grenci olarak belirlenmis ve 6rneklem grubunda yer alan 6grenciler
caligmaya goniilliiliik esasina dayali olarak katilmislardir. Katilimcilardan alinan
stirlintli 0rneklerinden iiretici tarafindan saglanan protokol aracilifiyla Isohelix'ten
Buccalyse DNA Ekstraksiyon Kiti kullanilarak genomik DNA izole edilmistir. DNA
konsantrasyonu Nano Drop spektrofotometre (Thermo Fisher Scientific, USA) ile
belirlenmistir. Yapilan arastirmadan elde edilen verilerin istatistiksel analizinde Mac
Exel ve SPSS (Statistical Package for the Social Sciences) 29.0 bilgisayar programi
kullanilmistir. Calisma bulgularinda yer alan 6rneklem grubunun 6n-test ve son-test
degerleri sol ve sag ayak degiskeni agisindan grup i¢i karsilastirmasi sonucunda, her
lic genotip arasinda istatistiksel olarak anlamli bir farklilik gostermedigi tespit
edilmistir. ACTN3 gen polimorfimzlerinin genotip dagilim frekanslar1 da sirastyla

Vi



RR %34, RX %44 ve XX %22 olarak tespit edilmistir. Orneklem grubunun Allel
sayt ve ylizdeleri ise C ve T sirasiyla 39 (%54,16) ve 33 (%45,84) olarak
saptanmistir. Calisma sonunda anlamli iligki tespit edilememistir. Goniillii olarak
orneklem grubunda yer alan 6grenci sayisinin siirliliginin, genel psikolojik ve
cevresel faktorlerin yapilan performans testlerinde bireysel motivasyonlariin,
bagimsiz  degiskenler  olarak  arastirma  sonucglarinda  etkili  oldugu
degerlendirilmektedir. Ancak bununla birlikte c¢alisma bulgularinin daha sonra
yapilacak benzer ¢aligsmalara ve literatiire katki saglayabilecegi diisiiniilmektedir.

Anahtar Kelimeler: ACTN3, Polimorfizm, Atletik, Egzersiz.
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ABSTRACT
EVALUATING THE INFLUENCE OF THE ACTNS3 rs1815739 GENE
POLYMORPHISM ON THE PERFORMANCE OF PHYSICALLY ACTIVE
ADULT MALES IN THE ARROWHEAD AGILITY DRILL TEST

Irem CATALO
Master’s Thesis
Health Sciences Institute
Department of Sport Sciences
Associate Professor Mesut CERIT Ph.D.
Ankara, JUNE 2024

The study aimed to investigate the impact of ACTN3 gene polymorphisms
on athletic performance changes in active adult males after 6 weeks of training. It
focused on male swimming students aged 19-24 from the Faculty of Sports Sciences
(n=58). Genetic factors, particularly the ACTN3 gene, are known to influence
athletic traits such as strength, speed, and endurance. The study analyzed the
genotype distributions (RR, RX, XX) and allele frequencies (C and T) of ACTN3
rs1815739 among participants. DNA samples were extracted using the Buccalyse
DNA Extraction Kit, and concentrations were measured using a NanoDrop
spectrophotometer. Statistical analyses were conducted using Mac Excel and SPSS
29.0. Despite the small sample size (n=50 due to voluntary participation), the study
employed a 95% confidence level and a 0.05 margin of error. Pre-test and post-test
comparisons within the sample group revealed no statistically significant differences
across all three genotypes for variables measured in left and right foot performance.
Genotype distribution frequencies were determined as 34% RR, 44% RX, and 22%
XX, while allele frequencies were 54.16% C and 45.84% T. Ultimately, the study did
not find a significant relationship between ACTN3 gene polymorphisms and
performance changes following the 6-week training period. It was noted that
individual motivations, psychological factors, and environmental variables likely
influenced performance outcomes independently of genetic factors. The findings
suggest that while genetic predispositions are important, other factors play significant
roles in athletic performance. In conclusion, despite limitations in sample size and
potential confounding variables, the study provides insights that may inform future
research in this area. It highlights the complexity of gene-environment interactions in
shaping athletic abilities and encourages further exploration to better understand
these dynamics.

Keywords: ACTN3, Polimorfizm, Athletic, Exercise
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1. GIRIS

Spor genomigi, elit sporcularin genlerinin nasil diizenlendigini ve
calistigin1 arastiran ve onlara 6zel egzersiz, beslenme ve saglik onerileri sunmak
icin molekiiler yontemler gelistiren ve atletik performansin nasil ortaya ¢iktiini
ve gelistigini hem genetik hem de ¢evresel faktorler agisindan inceleyen bir bilim
alamidir. Atletik performansi belirleyen gii¢, hiz, kuvvet, dayaniklilik, esneklik,
koordinasyon, kas lifi degisimi, kisilik, zihinsel yetenek ve psikolojik iliskiler
gibi fenotipleri etkileyen degisim siireclerini genlerin yapisi ve g¢evresel
etkilesimler belirlemektedir. Sporcular arasindaki farkliligin yaklagik %66°s1
genetik kokenliyken, geri kalan1 c¢evresel degiskenlerle iliskilidir. Gen
bilimindeki son gelismeler ve bulgular, sporcu olma egiliminin olduk¢a kalitsal
oldugunu gdstermesine ragmen, bazi spor dallarinda basariya katki saglayan
genetik farkliliklarin arastirilmasina yol agmistir (De Moor, M. H., Spector, T.
D., Cherkas, L. F., Falchi, M., Hottenga, J. J., Boomsma, D. I., De Geus, E. J.
2007; Maciejewska-Skrendo, A., Sawczuk, M., Cigszczyk, P., Ahmetov, 1. I.
2019; Semenova, E. A., Fuku, N., Ahmetov, I. I. 2019). Spor genomigi cagi,
insan DNA yapisinin ¢oziimlenmesi ve atletik performansla baglantili ilk DNA
degisimlerinin (ACE, ACTN3, AMPD1, PPARD ve PPARGCI1A gen varyantlar)
bulunmasiyla (2002-2003) ivme kazanmis ve bu konuda yapilan ¢alismalar diinya
genelinde yayginlagsmaya baglamistir (Akhmetov, . I., Astranenkova, 1. V.,
Rogozkin, V. A. 2007; Bray, M. S., Hagberg, J. M., Perusse, L., Rankinen, T.,
Roth, S. M., Wolfarth, B., Bouchard, C. 2009). Farkli insan popiilasyonlarinda
300 milyondan fazla DNA varyant1 bulunmustur. DNA varyantlar1 arasinda tek
niikleotit polimorfizmleri (SNP'ler), (kisalma, ekleme, silme) ve yapisal
varyasyonlar (kopya sayisi varyasyonlari, duplikasyonlar, inversiyonlar,
translokasyonlar, biiyiik eklemeler ve silmeler, vb.) bulunur (Auton A, Brooks
LD, Durbin RM, Garrison EP, Kang HM, Korbel JO, Marchini JL, McCarthy S,
McVean GA, Abecasis GR. 2015). Genotipleme teknolojisinin yayginlagsmasiyla
birlikte aday gen varyantlarini inceleyen pek ¢ok genetik durum kontrol ¢aligmasi
ortaya ¢ikmis ve elit atlet olma ile biiylik oranda kanitlanmamis baglantilar rapor
edilmistir (Ahmetov ve Fedotovskaya, 2015). Spor genomiginde en sik kullanilan

calisma yontemi Vaka-kontrol ¢alismalaridir, bunlar genellikle DNA boliimiiniin



bir ¢esidinin (gen veya kodlamayan DNA alani) bir grup elit sporcuda genel
poplilasyona kiyasla daha sik goriiliip goriilmedigini saptamaktadir. Bu tiir
arastirma bulgularinda aday gen cesidinin atletik performansi artirdigir iddia
edilmektedir (Ahmetov, I. I., Hakimullina, A. M., Popov, D. V., Lyubaeva, E. V.,
Missina, S. S., Vinogradova, O. L., Rogozkin, V. A. 2009; Kikuchi, N., Min, S.
K., Ueda, D., lgawa, S., Nakazato, K. 2012). Spor genomiginde aday gen veya
belirleyici alellerin ortaya koydugu etkilerin siipheli sonuglarindan uzak durmak
icin farkli popiilasyonlardan en az bir ilave atletik ve atletik olmayan grupta
yinelenen vaka kontrol caligmalar1 temel alinmalidir (Yvert, T. P., Zempo, H.,
Gabdrakhmanova, L. J., Kikuchi, N., Miyamoto-Mikami, E., Murakami, H.,
Fuku, N. 2018). Kas performansinin siirekliliginin zit uglarini temsil eden
dayaniklilik ve gii¢ dlgiitleri, dayaniklilik ve gii¢ sporcularindaki alel sikliklarinin
karsilastirilmasiyla dayaniklilik/gili¢ gostergelerini saptamak i¢in de kullanilabilir
(Znazen, H., Mejri, A., Touhami, I., Chtara, M., Siala, H., Ahmetov, I. I., Soussi,
N. 2015). Spor genomigi alaninda yapilan kisa siireli arastirmalar (cross-
sectional) baska bir ¢alisma yontemi tiirlidiir ve belirli bir DNA béliimiiniin bir
genotipine (veya ¢esidine) sahip sporcularin, denek grubunun kalanina gore farkli
bir 6zellik kriteri (VO,max diizeyi, kuvvet, kas liflerinin orani, kardiyak boyutu,
testosteron ve laktat diizeyleri vb.) sergileyip sergilemedigini arastirmaktadir
(Seaborne, R. A., Hughes, D. C., Turner, D. C., Owens, D. J., Baehr, L. M.,
Gorski, P., Sharples, A. P. 2019). DNA polimorfizmleri (genel popiilasyonda %1
veya daha fazla goriilenler) ve mutasyonlar gibi nadir DNA degiskenleri,
genellikle dayaniklilik aktiviteleriyle (uzun siireli diisiik siddetli uzun mesafe
kosulari, triatlon, ylizme, arazi kosular1 vb.), baglantili genetik gostergeler, gii¢
parametresi ise kisa siireli yliksek siddetli patlayict aktiviteler grubunda
incelenmektedir (Coso Garrigos, J. D., Valero, M., Salinero, J. J., Lara, B., Diaz
Urena, G., Gallo Salazar, C., Areces, F. 2017). Arastirmalardan elde edilen
sonuglar genetik gostergelerin dayaniklilik/kuvvet antrenmani veya diger
uyaricilara tepki olarak fiziksel performans niteliklerinin kisiler arasi farkliligini
kismen belirleyebilecegini gostermektedir (Bouchard, C., Sarzynski, M. A., Rice,
T. K., Kraus, W. E., Church, T. S., Sung, Y. J., Rankinen, T. 2011; Cagnin, S.,
Chemello, F., & Ahmetov, I. I. 2019). Ayrica, herhangi bir genetik belirtecin

(marker) bir spor daliyla iligkisi farkli yollarla da agiklanabilir (kisa mesafe



kosucularinin uzun boylu olmasi, aticilarin uzun kollar1 ve bacaklari, mesafe
kosucularinin diisiikk viicut agirligi vb). Bu yiizden hem hiz hem de boy
uzunluguyla ilgili genler, hem de sprinter statiisii genleri olarak da diisiintilebilir.
Zeka, reaksiyon hizi, kisilik 6zellikleri, kas kitlesi, esneklik, testosteron ve laktat
diizeyleri, bagisiklik sistemi, yag yakma verimi, kardiyovaskiiler ve metabolik
yanitlar ve digerleri gibi genetik olarak belirlenen ve atletik performans igin
onemli olan egzersizle ilgili pek ¢ok 6zellik mevcuttur (Williams, C. J., M. G,
Eynon, N., Ashton, K. J., Little, J. P., Wisloff, U., Coombes, J. S. 2017; Davies,
G., Marioni, R. E., Liewald, D. C., Hill, W. D., Hagenaars, S. P., Harris, S. E.,
Deary, 1. J. 2016; Peplonska, B., Safranow, K., Adamczyk, J., Boguszewski, D.,
Szymanski, K., Soltyszewski, 1., Zekanowski, C. 2019). Ornegin, karma doviis
sanatlar1 sporculariin, atletik olmayanlara kiyasla savas¢ci (COMT rs4680 GG;
stres direnci avataji ile diisiik dopamin seviyeleri) genotipine sahip olma ihtimali
daha fazladir (Tartar, J. L., Cabrera, D., Knafo, S., Thomas, J. D., Antonio, J.,
Peacock, C. A. 2020; Serrano, J. M., Banks, J. B., Fagan, T. J., Tartar, J. L.
2019). Belirli bir sporla ilgili genetik belirtecin 6nemi, polimorfizm tiirii (hatal,
anlamsiz, ¢erceve degisimi, esanlamli, 30/50-UTR, intronik, kodlamayan RNA,
intergenik, intronik, vb.) gibi birka¢ Olcilite baghidir. Genetik belirtecin bir
poplilasyondaki yayginligi, olumlu veya olumsuz (ters) sonuglar veren vaka
kontrollii ve kesitsel ¢aligmalarin sayisi, incelenen toplam sporcu sayisi ve
fonksiyonel caligmalardan saglanan destekleyici deliller (asir1 ifade veya nakavt)
modeller, belirli alel ile lusiferaz aktivitesinin degerlendirilmesi, vb. Olgiitler
temel almarak saptanir. Ornegin, ACTN3 ve CPNE5 gen degisiklikleri, sprinter
olma ile iligkili en onemli genetik gostergeler olarak goriilebilir (Ma, F., Yang,
Y., Li, X., Zhou, F., Gao, C., Li, M., Gao, L. 2013; Guilherme, J. P. L. F.,
Semenova, E. A., Zempo, H., Martins, G. L., Lancha Junior, A. H., Miyamoto-
Mikami, E., Ahmetov, D. I. I. 2021). 2020'nin sonunda, spor genomikleriyle ilgili
toplam DNA polimorfizmi sayis1 yaklasik 220 civarinda tespit edilmis, s6z
konusu genetik belirteglerden 97'si sporcu statiisii ile (35 dayaniklilikla ilgili, 24
kuvvet ilgili ve 38 giigle ilgili) en az iki caligmada 29 yumusak doku
yaralanmalartyla iligkilendirilmistir. Dayaniklilik 6zelligine katkida bulunan
genetik varyantlar arasinda HFE rs1799945, MYBPC3 rs1052373, NFIA-AS2
rs1572312, PPARA rs4253778 ve PPARGCI1A rs8192678 bulunurken; gii¢ ve hiz



ozellikleri i¢in ACTN3 rs1815739, AMPD1 rs17602729, CPNES rs3213537,
CKM rs8111989, NOS3 rs2070744, LRPPRC rs10186876, MMS22L rs9320823,
PHACTR1 rs6905419 ve PPARG rs1801282 genetik varyantlar 6ne ¢ikmaktadir.
Yumusak doku yaralanmalariin belirlenmesinde ise COL1A1 rs1800012,
COL5A1 rs12722, COL12A1 rs970547, MMP1 rs1799750, MMP3 rs679620 ve
TIMP2 rs4789932 genetik varyantlar etkilidir (Ahmetov, I. 1., Hall, E. C,
Semenova, E. A., Pranckeviciené, E., Gineviciené, V. 2022).

Bu calismada; yukarida bahsedilen agiklamalar ¢ergevesinde aktif yetiskin
erkeklerde ACTN3 rs1815739 gen polimorfik varyantlarinin 6 haftalik antrenman
sonrasinda arrowhead c¢eviklik yetenek testi (arrowhead agility drill test)
performans degisikliklerini ve genotip dagilimlarini incelemek amaglanmistir.
Ayrica bu ¢aligma, hem bu alandaki literatiire yeni bir bakis agis1 sunmakta hem
de gelecekte yapilacak benzer ¢aligmalara yol gosterici olabilecegi

ongoriilmektedir.



2. GENEL BILGILER

2.1. Genetik

Genetik, genlerin yapisini ve isleyisini, genlerdeki degisimleri ve genlerin
baska hiicrelere nasil aktarildigini aragtiran bir bilim dalidir. 1953 yilinda Watson ve
Crick DNA’nin molekiiler yapisin1 ortaya ¢ikardiklarinda, molekiiler biyoloji ve
genetik alaninda yeni teknolojik imkanlar dogmustur ve genetik bilimi biiyiikk bir
ilerleme kaydetmistir. Bu gelisme, bilim diinyasi i¢in ¢ok onemli bir adim olarak
kabul edilebilir (Breitwieser, F. P., Lu, J., Salzberg, S. L. 2019; Nurk, S., Koren, S.,
Rhie, A., Rautiainen, M., Bzikadze, A. V., Mikheenko, A., Phillippy, A. M. 2022).
DNA yapisint olusturan temel birimler niikleotidlerdir. Bu niikleotidler dort ¢esittir
ve her biri; adenin (A), timin (T), sitozin (C) ve guanin (G) olarak adlandirilir. Bu
bazlar, bitkilerden hayvanlara tiim canlilarda ortaktir. Bir insanin G niikleotidi, bir
kutup ayisininki ile aymidir. Farkliliklar, siralamalardaki degisikliklerden
kaynaklanmaktadir. Iki insanmn siralamalar1 %99,9 oraninda benzerlik gdsterirken,
farkliliklar sadece 9%0.01 diizeyindedir. Bu farkliliklar, hiicrede bazen rastgele
olusurken bazen de ebeveynlerden ge¢mektedir. Bu degisikliklerin popiilasyon
icerisinde yaygin olarak bulunmasi ya da tanimlanan 6zelligin asgari %1 oraninda
farkli allellere sahip olmasi polimorfizm olarak adlandirilir (Ekmekei, 2006).
Polimorfizmin en giizel Ornegi kan gruplarin1 belirleyen gen dizilimindeki
farkliliklardir. Kan gruplarimin = ¢esitliligi  polimorfizm ile agiklanmaktadir.
Polimorfizmler sayesinde, kan gruplarindaki farkliliklarin yaninda, bireylerin
hastaliklara yakalanma, tedaviye cevap verme ve ilaglara tepki gosterme olasiliklari
da degisir. Sporcular agisindan ise gen polimorfizmlerin spor dallarina uygunluklar
arastirma sonuclarinda belirtilmistir. Fakat, polimorfizmlerden dolay1 ¢ikan benzer
veya farkli sonuclar, sporculari kesin olarak ayirmak icin yeterli degildir ve
polimorfizmler ile net bir sonug iligkilendirmek de miimkiin degildir (Bulgay, C.,
Ergiin, M A. 2023). Insan hayatinin gelecegine dair her alanda etki edecek pek gok
bilimsel ve teknolojik gelisme yasanmaktadir. Bu gelismeler arasinda, bilim camiasi
i¢in ¢cok 6nemli olan ve tiim diinyanin ilgiyle izledigi Insan Genom Projesi (IGP)
genetik alanindaki gelismelerin temelini olusturan dnemli ¢alismalardan biridir. IGP

bir tek hiicrede yer alan DNA’nin dizilimlenmesini kapsayan bir projedir. DNA’nin



bulunusunun 50. yilinda yilinda tamamlanan bu proje ile (2003) {i¢ milyar bazin
DNA dizilimleri ortaya konmustur. Elde edilen bulgulara gore, insan genomunda
yaklasik 20.000-25.000 gen oldugu belirtilmistir (Ekmekg¢i, 2006). Epigenetik
alaninda diinya ¢apinda ve Tiirkiye’de yapilan arastirmalar heniiz yetersiz olsa da
genetik ve atletik performans alaninda ¢ok sayida calisma gergeklestirilmiktedir. IGP
sayesinde insan DNA dizisi belirlenmis ve atletik performansla iligkili genler
arastirllmistir. Bu alanda sporla ilgili genetik isaretleyicilerin egzersizle baglantili
etkilesimlerinin esas alindig1 arastirmalar neticesinde spor genetigi adi verilen bir
bilim dali ortaya c¢ikmistir. Spor genetigi, becerinin tayin edilmesi ve
gelistirilmesinde ve kisisellestirilmis antrenman yontemlerinin teskil edilmesinde
o6nemli bir rol oynamaktadir (Ulucan, K., Topal, E. S., Aksulu, B. K., Yaman, B.,
Ciftci, I. C., Biyikli, T. 2015; Ulucan, 2016). S6z konusu soyagekimden kaynakli
degiskenlerin ve etkilesimlerin derecesinin saptanmasi ve fiziksel performans statiisii
ile iligkilendirilmesi, elit sportif performans ve yetenegin maksimum seviyede
uyarilmasia ve egzersiz verimliliginin artmasina olanak saglayabilecektir Bulgay,
Celal, Cetin, Ebru, & Ergiin, Mehmet. 2020; Bulgay ve digerleri., 2023).

Bu tip arastirma bulgular1 neticesinde gozlemlenen sonuglarda, bazilarinin
3000-5000 saat bazilarmin ise daha uzun siirelerde antrenman yaparak hedefe
ulagabildigi tespit edilmistir. (Cerit, M., Dalip, M., Yildirim, D. S. 2020). Spor
genetigi, atletik performans: etkileyen genetik ve cevresel faktorleri inceleyen bir
bilim dalidir. Arastirmalar, atletik performansin yaklagik %66’simin genetik
faktorlere bagli oldugunu gostermektedir. Diger %34’lilk kisim ise antrenman,
beslenme, ekipman, motivasyon, uyku gibi genetik olmayan faktdrlerden
etkilenmektedir. Bireylerin genetik yapilarinda bulunan kiigiik polimorfizm
degisiklikler, cevresel faktorlerle birlikte fizyolojik fonksiyonlart degistirerek,
sporcularin performanslarinda farkliliklar yaratmaktadir (De Moor ve digerleri.,
2007; Ahmetov, I. 1., Druzhevskaya, A. M., Lyubaeva, E. V., Popov, D. V.,
Vinogradova, O. L., Williams, A. G. 2011). Atletik performansi belirleyen gen
polimorfizmlerini tespit etmek, bilim insanlarinin her yil tizerinde yogun calistig1 bir
arastirma konusu olmustur. Atletik performansi belirleyen genetik ve cevresel
faktorleri arastiran spor genetigi, yaklasik 200 genin atletik performansla baglantili
oldugunu ortaya koymustur. Bu genlerden yaklasik 20 tanesi, elit sporcularin

performansiyla iligkili bulunmustur (Ahmetov, I. I., Druzhevskaya, A. M., Lyubaeva,



E. V., Popov, D. V., Vinogradova, O. L., Williams, A. G. 2011; Bulgay, C., Dogan,
C. S., Cetin, E., Polat, T., Eken, B. F., Akkog, O., Ulucan, K. 2021). Atletik
performansi belirleyen genetik faktorler arasinda alfa aktinin-3 geni (ACTN3) ve
angiotensin doniistiiriicii enzim (ACE) genleri 6nemli bir yere sahiptir. Bu genlerle
ilgili cok sayida arastirma yapilmistir. ACTN3 geni, hizli kasilabilen kas fiberlerinde
aktinin proteinini kodlayarak ya da iiretimini saglayarak, kas giicti’kuvveti ve hizim
belirlemektedir. ACTN3 polimorfizmleri, CC (RR) (tip II b hizli kas lifleri), CT (RX)
(tip II a hizli kas lifleri) ve TT (XX) (tip I yavas kasilan kas lifleri) olmak iizere ii¢
farkli kas lifi tipinin isleyisinde etkili olmaktadir. Ustiinde calisilan bazi
aragtirmalarda 577R (C) R alleli ve CC (RR) genotipine sahip sporcularin gii¢/hiz
odakli sportif performansa, 577X (T) X alleli ve TT (XX) genotipine sahip olanlarin
ise dayaniklilik odakli sportif performansa uyumlu olduklar1 tespit edilmistir.
Yapilan bir¢ok arastirmada, elit sporcular ile sedanter bireyler arasinda, ACTN3 geni
allel ve genotip dagilimlarinin fiziksel performans (kuvvet, hiz ve dayaniklilik gibi)
gelisim seviyelerinde 6nemli farkliliklar bulunmustur (Bulgay, C., Cetin, E., Orhan,
O., Erglin, M. A. 2020; Varillas-Delgado ve digerleri., Varillas-Delgado, D., Del
Coso, J., Gutiérrez-Hellin, J., Aguilar-Navarro, M., Mufioz, A., Maestro, A.,
Morencos, E. 2022).

2.2. Sporda genom ¢apinda iliskilendirme (GWAS)

Genom capinda iligkilendirme calismasi (GWAS), c¢ok sayida bireyin tam
DNA dizilerini kullanarak, belirli bir DNA varyasyonu ile baglantili olan diger DNA
varyasyonlarin1 (intragenik ve intergenik) tespit etmek i¢in yliz binlerce belirteci
hizli bir sekilde inceleyen bir yontemdir. GWAS yonteminin bir avantaji, aday gen
caligmalarinin tersine, genomik yapiy1 ve 6zelligi etkileyen olas1 bolgeleri belirlemek
icin Onceden var olan bilgileri degil, genomun yapisim1 ve 6zelligin bilinmeyenlerini
(hipotez gerektirmeyen) dikkate almasidir (Al-Khelaifi, F., Yousri, N. A., Diboun, 1.,
Semenova, E. A., Kostryukova, E. S., Kulemin, N. A., Elrayess, M. A. 2020).
Genom c¢apinda iligskilendirme ¢alismast (GWAS) yontemi ile 80 Rus elit
dayaniklilik sporcusunun (46’s1 erkek, 34’ kadm) 1.140.419 tek niikleotid
polimorfizmi, maksimum  oksijen kullanom  kapasitesi (VO,max) ile
iligkilendirilmistir. Bu iliskilendirme sonucunda, dayaniklilikla iligkili alt1 farkli alel

(P <10 5-10 8 araliginda) belirlenmis ve bu aleller kadin ve erkek sporcular arasinda



tutarlilik gostermistir. Aragtirmacilar, sonuglarin1 dogrulamak i¢in daha fazla sayida
poplilasyonlarda vaka kontrol ¢alismalart yapmiglardir. Bu c¢alismalarda, 218
dayaniklilik sporcusu (veya 100 elit dayaniklilik sporcusu) ile kontrol gruplar1 (192
Rus, 1367 Avrupali ve 230 Rus gii¢ sporcusu) arasinda altt SNP’nin frekanslari
kargilastirtlmistir. ' VO,max  dayaniklilik  sporculart  ile  karsilagtirildiginda,
“dayaniklilik alelinin” Rus kontrolleri veya Rus gii¢ sporculari gibi en az bir karsi
grupta daha az goriilecegi ongoriilmistiir (Ahmetov, I. 1., Kulemin, N. A., Popov, D.
V., Naumov, V. A., Akimov, E. B., Bravy, Y. R., Govorun, V. M. 2015). Bu
aragtirmada, dayaniklilik kapasitesi ve iist diizey dayaniklilik atletleriyle baglantili
oldugu tespit edilen ii¢ farkli SNP (NFIA- AS2 rs1572312 C, TSHR rs7144481 C,
RBFOX1 rs7191721 G) iizerinde durulmustur. Bu SNP’lerden en dikkat ¢ekici olani,
NFIA-AS2 geninde yer alan ve kodlamayan ncRNA (ncRNA kodlamayan RNA,
proteine cevirisi yapilmayan islevsel bir RNA molekiiliidiir) iireten bir belirtectir. Bu
tiir kodlamayan RNA’lar, genellikle ya aynit DNA bolgesinden ya da antisens yonlii
RNA iireten genin bulundugu bdlgeden farkli bir yerden sentezlenir. Antisens
(Antisens RNA'lar, sens RNA'lar olarak isimlendirilen hedef RNA'lardaki dizilim
tamamlayicisi vasitasiyla aktive olan, dagilabilir, yliksek derecede yapilandirilmig
RNA'lardir) yonlii kodlamayan RNA’lar (ncRNA’lar), DNA metilasyonu ve
kromatin degisikligi gibi siirecler yoluyla, protein iireten genlerin RNA iiretimini
engeller veya bazen artirir. NFIA-AS2 adli bir ncRNA’nin, NFIA adli bir
transkripsiyon faktorii geninin veya eritroid/miyeloid 6zgiill RNA’larin ifadesini
etkiledigi distiniilmektedir. NFIA, kirmizi kan hiicreleri olusumunu (eritropoez)
desteklerken, baskilandiginda beyaz kan hiicreleri olusumunu (graniilopoez)
uyarmaktadir. Bu varsayima uygun olarak, arastirmacilar rs1572312 belirtecinin C
versiyonunun eritropoezi artigi (yiiksek hemoglobin miktari ve ¢ok sayida retikiilosit
ve eritrosit) ile A versiyonunun ise atletlerde graniilopoezi artis1 (cok sayida nétrofil
ve daha fazla 16kosit/eritrosit orani) ile iliskili oldugunu ifade etmislerdir Starnes ve
digerleri 2009 Polonya’da yapilan yeni bir arastirma, NFIA-AS2 rs1572312 CC
genotipine sahip olan sporcularin, A aleli tasiyanlara (CA+AA genotipleri) gore
toplam hemoglobin kiitlesi, kan hiicreleri, kan sivis1 ve kan hacmi ve anaerobik esik
giicii gibi Ol¢timlerde daha yiiksek oranlara ulastigini gostermistir (Malczewska-
Lenczowska, J., Orysiak, J., Majorczyk, E., Sitkowski, D., Starczewski, M.,
Zmijewski, P. 2022.).



Uluslararast  bir konsorsiyum olan tarafindan, ikinci GWAS’ta elit
dayaniklilik atletleri ile ayn1 etnik kdkenden gelen kontroller arasindaki farkliliklart
incelemek i¢in Avrupali ve Japon dayaniklilik atletleri ile kontroller karsilastirildigi
baska bir vaka-kontrol ¢alismasi tasarimi kullanmistir. Bu arastirmada, yedi farklh
iilkeden (Avustralya, Etiyopya, Japonya, Kenya, Polonya, Rusya ve Ispanya) gelen
dayaniklilik atletleri ile kontroller arasinda 45 potansiyel belirte¢ incelenmistir (n=
1520 atlet vaka grubu; N=2760 kontrol grubu). Coklu test diizeltmesi yapildiktan
sonra, sadece GALNTL6 rs558129 C alelinin dayaniklilik atleti olma ile iliskili
olmadig1 (Rankinen, T., Fuku, N., Wolfarth, B., Wang, G., Sarzynski, M. A.,
Alexeev, D. G., Bouchard, C. 2016), baska bir ¢alismada ise T allelin 85 Ispanyol
erkegin anaerobik performansini ve Rus sporcularin elit seviyesini artirdigl tespit
edilmistir (Ramirez, J. D., Alvarez-Herms, J., Castafieda-Babarro, A., Larruskain, J.,
de la Piscina, X. R., Borisov, O. V., Odriozola, A. 2020). GALNTL6 rs558129 T
aleli, anaerobik kapasite ve gii¢ sporlarina uygun olabilecegini, C allelin ise
dayaniklilik sporlarina fayda saglayabilecegini gostermektedir.

Ucgiincii GWAS ta Pickering ve ark. mikro dizi yéntemiyle (600 K- 1,14 M
SNP’ler) seckin erkek gen¢ futbolcular (n=48), antrenman yapmayan Polonyali
kadinlar (n= 126), Rus sprinterler (N= 89), dayaniklilik sporculart (N= 223) ve
kontrol grubu (N= 173) arasinda sprint testi performansini etkileyen iki SNP
(rs3213537 ve rs8064257) tespit ettiler (Rankinen ve digerleri., 2016). Guilherme ve
arkadaglarmin yaptigi bir takip ¢alismasi (follow up), CPNE5 geninde bulunan
rs3213537 polimorfizminin sprint performansi lizerindeki etkisini gostermistir. Bu
caligmaya gore, rs3213537’nin G aleli, 54 Japon ve 70 Rus sprint/gii¢ sporcusunda
daha yiiksek oranda bulunmustur. Ayni zamanda, bu allel, etnik olarak uyumlu
dayaniklilik sporcular1 ve antrenman yapmayan Japonlar ve Finlandiyalilarla
kiyaslandiginda, tip 2 kas liflerinin daha fazla olmasiyla da baglantilidir. Bagka bir
calismada, 37 elit erkek 100 m kosucusu (n=28 Brezilyali ve 9 Rus) arasinda, G/G
genotipi tagiyanlarin, GA-AA genotiplerine sahip olanlardan anlamli derecede daha
iyi 100 m dereceleri oldugu tespit edilmistir. Bu bulgular, CPNE5 geninin rs3213537
polimorfizminin, sprint kabiliyeti i¢in faydali bir varyant oldugunu ve G/G
genotipinin, hizli kasilma 06zelligi olan kas liflerinin oranmini artirdigin1 ortaya
koymustur (Guilherme, J. P. L. F., Semenova, E. A., Zempo, H., Martins, G. L.,
Junior, A. H. L., Miyamoto-Mikami, E., Ahmetov, I. I. 2020). Dayaniklilik sporcusu



statiisiine odaklanan dordiincii GWAS’1n asamalar (ii¢ safha) iki grupta replikasyon
ve iki grupta fonksiyonel analiz yapilarak gerceklestirilmistir. Baslangicta, ytliksek
(n=662) ve diisiik/orta (n=134) aerobik bilesenli sporlarda elit Avrupali uluslararasi
sporcularin 476.728 SNP alel frekanslar1 karsilagtirilmis, ayrica aerobik bilesenli 242
(yiksek diizey) ve 168 (diisiik ve orta diizey) elit Rus sporcu ile 60 elit Japon
dayaniklilik sporcusu ve 406 kontrol grubu arasinda en o6nemli dokuz SNP
frekanslar1 karsilastirilmistir.  U¢  grubu kapsayan bir meta-analiz, MYBPC3
genindeki 1s1052373’iin GG genotiplilerin dayaniklilik seviyesi ile baglantili
oldugunu ortaya koymustur. Bunun yaninda, rs1052373 G aleli homozigotu olan Rus
sporcularda A alleli tasiyanlara gore anlamli derecede daha yiiksek VO,max degeri
tespit edilmistir (Al-Khelaifi ve digerleri., 2020).

2.3. Dayaniklilik Sporlar:1 ve Gen Varyantlari

Dayaniklilik performansi, bir¢cogu hiicresel metabolizma ve kardiyovaskiiler
fonksiyonla ilgili olan bir dizi faktdrden etkilenen karmasik bir fenotiptir. Bunlarin
arasinda iskelet kasindaki yavas kasilan kas liflerin yiizdesi, hemoglobin miktari,
maksimum kalp debisi ve maksimum oksijen tiketimi hizi (VO,max) gibi
degiskenler yer almaktadir (Bassett ve Howley 2000; Abernethy, P. J., Thayer, R.,
Taylor, A. W. 1990; Simoneau ve Bouchard 1995; Hall, E. C., Lysenko, E. A,
Semenova, E. A., Borisov, O. V., Andryushchenko, O. N., Andryushchenko, L. B.,
Ahmetov, I. 1. 2021; Fuku, N., Kumagai, H., Ahmetov, I. I. 2019). Bu tiir ara
fenotipler giliclii bir genetik etkiye sahiptir. Calismalar, dayaniklilikla baglantili
fenotiplerin %44-68’1lik degiskenliginin genetik unsurlar tarafindan belirlendigini
ortaya koymaktadir (Miyamoto-Mikami, E., Zempo, H., Fuku, N., Kikuchi, N.,
Miyachi, M., Murakami, H. 2018). Atletik performansin genetik temellerini daha iyi
anlayabilmek i¢in, dayaniklilik sporcular1 (6rnegin, maratoncular, 800-1500 m
yiizme yarisgilari, triatloncular, kiirekgiler vb.) ile atletik olmayan sedanter bireyler
arasinda dayaniklilikla iligkili genetik varyasyonlar1 karsilastirmak gerekir.
Arastirmacilar bu tiir vaka kontrol calismalarinin sonuglarin1 dogrulamak igin
genotipler ile maksimal oksijen alimi (VO,max), uzun mesafe kosu basarisi ve yavas
kasilan kas liflerinin yiizdesi gibi fizyolojik parametreler arasindaki baglantiy1 ortaya
¢ikarmak icin fonksiyonel ¢aligmalara odaklanmaktadirlar. Bazi genetik belirteclerin

dayaniklilik performansi ile iliskili oldugu bulunmustur. Bunlardan en umut verici
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genetik belirtecler HFE rs1799945, MYBPC3 rs1052373, NFIA-AS2, rs1572312,
PPARA rs4253778 ve PPARGCIA rs8192678°dir (Semenova ve digerleri., 2019;
Ahmetov ve Fedotovskaya 2015; Ahmetov, I. I., Egorova, E. S., Gabdrakhmanova,
L. J., Fedotovskaya, O. N. 2016).

2.4. Gii¢ Sporlar1 ve Gen Varyantlari

Gili¢ performansi, testosteron seviyeleri, kas kiitlesi, viicut ve kalkaneus
yiiksekligi, kas fasikiil uzunlugu, reaksiyon siiresi gibi faktorler, giic performansi ile
pozitif iligkilidir. (Ahmetov ve digerleri., 2022; Kumagai, K., Abe, T., Brechue, W.
F., Ryushi, T., Takano, S., Mizuno, M. 2000; Weyand ve Davis 2005; Uth 2005;
Tennessen, E., Haugen, T., Shalfawi, S. A. 2013; Haugen, T., Seiler, S., Sandbakk,
., Tennessen, E. 2019; Suga, T., Terada, M., Tanaka, T., Miyake, Y., Ueno, H.,
Otsuka, M., Isaka, T. 2020; Hall ve digerleri., 2021). Sigrama yetenegi gibi gesitli
ozellikler, giigle ilgili fenotiplerden etkilenmektedir. Genetik farkliligin fenotipik
farkliliga ne kadar katkida bulunabilecegi Ozellikten ozellige farklilik
gosterebilmektedir. Giicle ilgili fenotiplerin kalitim derecesi, yaklasik olarak %49 ile
%86 arasindadir (Hughes, D. C., Day, S. H., Hall, E. C., Lysenko, E. A., Semenova,
E. A., Borisov, O. V., Andryushchenko, O. N., Andryushchenko, L. B., Ahmetov, I.
I. 2021; Zempo, H., Miyamoto-Mikami, E., Kikuchi, N., Fuku, N., Miyachi, M.,
Murakami, H. 2017). Giicli atletler (6rn. sprinterler, aticilar, atlayicilar, giiresciler,
jimnastikg¢iler, vb.) ile atletik olmayan kontroller arasinda, giliclii atlet statiisiiyle
iligkili oldugu diisiiniilen genetik varyantlarin allel frekanslarmin farklilik
gosterildigi gozlemlenmistir. Bu farkliliklar, gii¢lii atletlerin genetik olarak atletik
olmayanlardan ayristigin1 ve performanslarini etkileyen genetik faktorler oldugunu
gosterebilir. Bu nedenle, giiclii atlet statiisiiyle iligkili genetik varyantlarin
belirlenmesi, allel frekanslar1 karsilastirmasi ile yapilabilir. Giigle ilgili vaka kontrol
caligmalar1, giliclii atletlerde bulunan genetik varyantlar1 ortaya c¢ikarmistir. Bu
varyantlarin fizyolojik etkilerini anlamak i¢in arastirmacilar, genotipler ile sprint
hizi, sigrama kapasitesi ve hizli kasilan lif oram1 gibi performans gostergeleri
arasindaki iligkiyi inceleyerek giicle ilgili genetik faktorlerin fonksiyonel sonuglarini
degerlendirmislerdir. Yeni kriterlere gdre yapilan bir literatiir arastirmasi, giiclii
sporcu statiisii ile iliskili oldugu bildirilen 75 belirtecten en az 24’{iniin bu iliskiyi

dogruladigimi  gostermistir. Bu  belirtecler, giiclii sporcularin  genetik olarak
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farklilastigimi  ve  performanslarini  etkileyen genetik faktorlerin - oldugunu
kanitlamaktadir. Bunlardan en umut verici genetik belirtegler ACTN3 rs1815739,
AMPD1 rs17602729, CPNES rs3213537, CKM rs8111989 ve NOS3 rs2070744 yer
alir (Maciejewska-Skrendo ve digerleri., 2019; Ahmetov ve Fedotovskaya, 2015;
Ahmetov ve digerleri., 2016).

2.5. Atletik Performans ve ACTN3 Gen Polimorfizmi

Atletik performans, bireyin genetik yapisinin, ¢evre kosullarinin ve yasam
aligkanliklarinin etkilesimidir. Baska bir deyisle, sporcularin yarigsma dncesi, sirasi ve
sonrasinda  sergiledikleri bedensel, fizyolojik ve psikolojik performansin
biitiiniiniidiir (Bayraktar ve Kurtoglu, 2004; Bayraktar ve Kurtoglu, 2009; Cerit ve
digerleri., 2020). Elit sporcularin atletik performansmin gelistirilmesi her zaman
aktif bir arastirma konusu olmustur. Bilimsel antrenman programi ve sporcunun
disiplini atletik performansi yiikseltmeye yardimci olmaktadir. Ancak bazi insanlar,
cok yogun antrenman yapmasalar bile, atletik performans agisindan {istiin olabilirler
(Tucker ve Collins, 2012). Atletik performans, diizenli antrenman ile gelistirilebilen
bir 6zelliktir. Atletik performansin olusumunda ve gelisiminde genetik faktorler de
rol oynamaktadir. Yapilan aragtirmalar, atletik performansla iligkili 120’den fazla
gen oldugunu gostermistir. Bu genler, dayaniklilik, gii¢, kuvvet, kas lifleri, akciger
kapasitesi gibi performans bilesenlerini etkilemektedir. Bu nedenle, spor basarisi i¢in
kisinin genetik Ozelliklerine uygun bir sekilde hazirlanmis egzersiz ve diyet
diizeninin benimsenmesi 6nemlidir. Spor genetigi alanindaki ¢alismalar, sporun artan
popiilaritesi ve ekonomik degeri ile birlikte son yillarda 6nem kazanmistir (Ulucan,
2016). Sporcunun fiziksel ve zihinsel yeteneklerini etkileyen genetik faktorler,
atletik performans i¢in ¢ok 6nemlidir. Sporcunun gii¢, kuvvet, hiz, dayaniklilik ve
psikoloji gibi fenotipleri genlerle iliskilidir (Ahmetov ve Fedotovskaya, 2015).
Sporcularin potansiyelini ve fonksiyonel ozelliklerini belirlemek i¢in son yillarda
giderek yayginlasan genetik taramalar yapilmaktadir. Bu taramalar sayesinde elit
sporcularin taktik ve teknik acgidan listlin atletik performans sergiledikleri bilimsel
olarak ortaya konmustur (Williams, A. G., Rayson, M. P., Jubb, M., World, M.,
Woods, D. R., Hayward, M., Montgomery, H. E. 2000; Hagberg, J. M., Ferrell, R.
E., McCole, S. D., Wilund, K. R., Moore, G. E. 1998; Alvarez ve digerleri., 2000;
Eynon, N., Ruiz, J. R., Bishop, D. J., Santiago, C., Gomez-Gallego, F., Lucia, A.,
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Birk, R. 2013; Yang, N., MacArthur, D. G., Gulbin, J. P., Hahn, A. G., Beggs, A. H.,
Easteal, S., North, K. 2003).
Belirli spor dallarina ve egzersiz performansina etki eden DNA

polimorfizmleri, 1990’11 yillarin sonlarindan itibaren arastirmacilarin ilgisini
¢ekmistir. Bu arastirmalar, ACTN3, ACE, PPARA, PPARD, AMPD1 ve PPARGC1A
gibi genlerin farkli varyantlarinin bu fenotiplerle iligkili oldugunu ortaya koymustur.
(Ahmetov ve digerleri., 2007; Ahmetov ve digerleri., 2007; Bray ve digerleri., 2009;
Gayagay, G., Yu, B., Hambly, B., Boston, T., Hahn, A., Celermajer, D. S., Trent, R.
J. 1998; Rubio, J. C., Martin, M. A., Rabadan, M., Gomez-Gallego, F., San Juan, A.
F., Alonso, J. M., & Lucia, A. 2005; Montgomery, H. E., Marshall, R., Hemingway,
H., Myerson, S., Clarkson, P., Dollery, C., Humphries, S. E. 1998; Nazarov, I. B.,
Woods, D. R., Montgomery, H. E., Shneider, O. V., Kazakov, V. I., Tomilin, N. V.,
Rogozkin, V. A. 2001; Rubio, J. C., Martin, M. A., Rabadan, M., Gémez-Gallego,
F., San Juan, A. F., Alonso, J. M., Lucia, A. 2005; Yang ve digerleri., 2003; Rivera,
M. A., Dionne, F. T., Simoneau, J. A., Pérusse, L., Chagnon, M., Chagnon, Y.,
Bouchard, C. 1997; Gineviciené ve Urnikyté, 2022). Sporcu statiisii veya rekabetgi
performans fenotiplerinin yani sira atletik yetenek ile ilgili olabilecek ¢ok sayida
ozellik, son donemde yapilan calismalarda incelenmistir.  Ornegin, esneklik,
koordinasyon, kardiyo-respiratuar uygunluk, testosteron diizeyleri, uzaysal beceri,
stres toleransi, zihinsel gilic, yag yakma kapasitesi ve egzersize verilen
kardiyovaskiiler ve metabolik yanitlar bu 6zellikler arasindadir (Ahmetov, I. 1.,
Donnikov, A. E., Trofimov, D. Y. 2014; Baranova, T. I., Berlov, D. N., Glotov, O.
S., Korf, E. A., Minigalin, A. D., Mitrofanova, A. V., Glotov, A. S. 2017; Bojarczuk,
A., Boulygina, E. A., Dzitkowska-Zabielska, M., Lubkowska, B., Leonska-Duniec,
A., Egorova, E. S., Ahmetov, I. I. 2022; Klevjer, M., Nordeidet, A. N., Hansen, A.
F., Madssen, E., Wisleff, U., Brumpton, B. M., Bye, A. 2022; Leonska-Duniec, A.,
Ahmetov, [. 1., Zmijewski, P. 2016; Leonska-Duniec, A., Jastrzebski, Z.,
Jazdzewska, A., Moska, W., Lulinska-Kuklik, E., Sawczuk, M., Ahmetov, I. |. 2018;
Leonska-Duniec, A., Cigszczyk, P., Ahmetov, 1. I. 2019; Massidda, M., Calo, C. M.,
Cigszczyk, P., Kikuchi, N., Ahmetov, I. I., Williams, A. G. 2019; Mazur, I. 1.,
Drozdovska, S., Andrieieva, O., Vinnichuk, Y., Polishchuk, A., Dosenko, V.,
Ahmetov, I. I. 2020; McAuley, A. B., Hughes, D. C., Tsaprouni, L. G., Varley, 1.,
Suraci, B., Baker, J., Kelly, A. L. 2022; Mountford, H. S., Hill, A., Barnett, A. L.,
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Newbury, D. F. 2021; Peplonska ve digerleri., 2019; Williams, C. J., Li, Z., Harvey,
N., Lea, R. A., Gurd, B. J., Bonafiglia, J. T., Coombes, J. S. 2021; Yusof, H. A,
Aziz, A. R., Muhamed, A. M. C. 2019; Zhao, Y., Huang, G., Chen, Z., Fan, X,
Huang, T., Liu, J., Shi, Y. 2020). Atletik performansin genetik sirlarin1 ¢6zmeye
calisan arastirmalarda 6ne ¢ikan aday genlerden bir tanesi de alfa-aktinin-3 genidir
(ACTN3). A-aktininler, iskelet kasi liflerinin sarkomerik Z hattinda bulunan ve o-
aktinin adli proteinin ana bilesenidir. Bu proteinler, aktin adli ince filamentlerin
birbirine baglanmasin1 ve kasilma mekanizmasinin stabilitesini saglayan bir kafes
yapist olustururlar. a-aktininin-3 (ACTN3) ise sadece hizli kasilma ve yiiksek kuvvet
tiretimi gerektiren hizli kasilan kas liflerinde ifade edilen bir a-aktinin varyantidir.
ACTNS3 geni, kas liflerinde bulunan ve kasilma giiciine katkida bulunan bir protein
olan a-aktinin-3i kodlar. Bu genin 11q13.1 konumunda, 577. amino asitte arginin
(Arg veya R) yerine bir stop kodonu (X) olusmasina neden olan bir genetik
varyasyon (ekzon 16’da C-T degisimi; rs1815739 R577X) yaygindir. Bu varyasyon,
577X alleli tasiyan bireylerde (XX genotipi) a-aktinin-3 proteininin eksikligine yol
acar. Bu protein eksikligi, kuvvet/sprint sporcularinda daha az goriilirken, RR
genotipi (veya Arg577 aleli) tasiyan sporcularda daha sik rastlanir (Yang ve
digerleri., 2003). ACTN3 TT (XX) genotipi, islevsel a-aktinin-3 proteininin
kisaltilmig bir formunu kodlar. Bu genotip, dayaniklilik odakli gli¢ performansi ile
iligskilendirilir. Buna karsilik, ACTN3 CC (RR) genotipi, sprint performans: ile
baglantilidir (Ulucan, K., Géle, S., Altindas, N., Giiney, A. 1. 2013). ACTN3 R577X
polimorfizmi, atletik performans ile baglantili bir genetik degiskendir. Diinyada bu
degiskenin etkisini arastiran ¢ok sayida calisma vardir. Bu calismalar, farkli spor
dallarindan sporcular1 kapsamaktadir. Ayrica, ACTN3 disinda, diger genetik bolgeler
de incelenmistir (Zilberman-Schapira, G., Chen, J., Gerstein, M. 2012). Bu analiz
caligmalarinin ortak bulgusu, atletik performansin ¢ok gen ve ¢ok faktorlii oldugu ve
ACTN3 geninin bu performans igin en 6nemli yatkinlik faktorii oldugudur (Massidda,
M., Bachis, V., Corrias, L., Piras, F., Scorcu, M., Culigioni, C., .Calo, C. M. 2015).
ACTN3 CC genotipi, sprint/gli¢ odakli performans i¢in avantaj saglamaktadir.
Genetik temelli analiz ¢aligmalari, bu genotipin Kafkas irkinda daha fazla
goriildiigiinii ve bu tiir performansla baglantili oldugunu ortaya koymaktadir (Alfred,
T., Ben-Shlomo, Y., Cooper, R., Hardy, R., Cooper, C., Deary, I. J., HALCyon Study
Team. 2011). TT genotipinin ise bazi spor branslarinda sadece dayaniklilik
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kapasitesini etkiledigi gozlemlenmistir (Eynon, N., Duarte, J. A., Oliveira, J., Sagiv,
M., Yamin, C., Meckel, Y., Goldhammer, E. 2009; Ulucan ve Gole, 2014).

Alfa-aktinin-3 proteini, hizli kasilan kas liflerinin oranini azaltan ama
hastaliga yol agmayan bir genetik eksikliktir. Bu eksiklik ise ACTN3 genindeki T
aleli ile iliskilidir. TT genotipi, farkli etnik kokenlerde degisen oranlarda
goriilmektedir. Asyali popiilasyonun %25’inde, Kafkasyali popiilasyonun %18’inde,
Etiyopyalt popiilasyonun %]11’inde, Jamaikali ve ABD’li Afrikali Amerikal
poplilasyonun %3’linde, Kenyali ve Nijeryal1 popiilasyonun %1’inde TT genotipi
bulunur (Vincent, B., De Bock, K., Ramaekers, M., Van den Eede, E., Van
Leemputte, M., Hespel, P., Thomis, M. A. 2007; MacArthur, D. G., & North, K. N.,
2004; Yang, N., Macarthur, D. G., Wolde, B., Onywera, V. O., Boit, M. K., Lau, S.
Y. M. A., North, K. 2007; MacArthur, D. G., Seto, J. T., Chan, S., Quinlan, K. G.,
Raftery, J. M., Turner, N., North, K. N. 2008; Scott, R. A., Irving, R., Irwin, L.,
Morrison, E., Charlton, V., Austin, K., Pitsiladis, Y. P. 2010). Spor performansi ile
iliskili olan ACTN3 geni, ayn1 zamanda spor yaralanmalarini da etkileyebilecek bir
mekanizmaya sahiptir. Bu mekanizma, kas dokusunu ilgilendirmektedir (Kumagai,
H., Miller, B., Kim, S. J., Leelaprachakul, N., Kikuchi, N., Yen, K., Cohen, P.
2023). Coso ve digerleri.,, 2017 tarafindan yapilan bir ¢alismada, 71 maraton
kosucusunun ACTN3 rs1815739 gen polimorfizmi ve kas hasar1 arasindaki iliski
incelenmistir. Bu gen polimorfizminde, T aleli alfa-aktinin-3 proteininin {iretimini
azaltirken, C aleli iiretimi arttirmaktadir. Bu nedenle, T aleli tasiyan kosucularda, C
aleli tasiyan kosuculara gore, kaslarda daha fazla yikim oldugu belirlenmistir. Bu
durumun nedeni olarak, T aleli tasiyan kosucularda, serumda kreatin kinaz ve
miyoglobin seviyelerinin daha yiiksek olmasi1 gosterilmistir (Coso Garrigos, J. D.,
Valero, M., Salinero, J. J., Lara, B., Diaz Urena, G., Gallo Salazar, C., Areces, F.
2017). Koreli dansgilar iizerinde yapilan bir ¢alismada, Kim ve digerleri (2014), TT
genotipi olan danscilarin, CT ve CC genotipi olan dansgilara gore, daha fazla
yaralanma riski tagidiklarini bulmuslardir. Ozellikle, TT genotipi olan dansgilarm,
CT ve CC genotipi olan danscilardan 4,7 kat daha fazla ayak bilegi sakatlanma
insidans1 gézlenmistir (Kim, J. H., Jung, E. S., Kim, C. H., Youn, H., Kim, H. R.
2014).
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3. GEREC VE YONTEM

3.1. Arastirmanmin Tiirii
Bu arastirma, analitik arastirmalar i¢inde yer alan bir yontem olan vaka
analizi kullanilarak gergeklestirilmistir. Arastirmanin yapisi, analitik bir model olan

On test ve son test yontemine dayanmaktadir.

3.2. Arastirmanin Yapildigi Yer ve Zamani
Bu arastirma, Ekim 2023- Haziran 2024 doneminde Lokman Hekim
Universitesi Spor Tesisleri (MTA)’da yapilmustir.

3.3. Arastirmanin Evreni ve Orneklemi

Yapilacak arastirmanin evrenini, Spor Bilimleri Fakiiltesi 6grencilerinden
19-24 yas aras1 yiizme sporu ile ilgilenen 58 yetiskin erkek olusturmaktadir. Giliven
seviyesi %95, hata payr 0,05’e gore Orneklem sayis1 toplam 50 erkek Ogrenci

goniilliilik esasina dayal olarak tespit edilmistir (Cingt, 1994).

3.4. Arastirmamin Degiskenleri
Aragtirmanin bagimsiz degiskenlerinin (gen tipi, cinsiyet yas durumu ve
viicut agirligl) bagimhi degiskenlere (fiziksel aktivite diizeyleri, fiziksel performans

test degerleri) olan etkileri incelenmistir.

3.5. Arastirma Materyali / Veri Toplama Araclari

Arastirmada, veri toplama ve analiz siiregleri sorumlu ve yardimeci
arastirmacilar tarafindan  yiiriitilmiistiir. Ol¢lim hatalarin1 azaltmak igin gérev
dagilimi yapilmistir. Uygulama, ogrencilerin egitim takvimine
uygun olarak randevulu ve planli bir sekilde gergeklestirilmistir. Katilimcilara, bir
hafta Onceden 6lgiim prosediirii ve ¢alisma hakkinda bilgilendirme yapilmstir.
Arastirmaya katilma kriterlerine uyan Ogrencilere, uygulamalar hakkinda s6zlii ve
yazili bilgi verilmistir. Katilimcilarin ¢’Bilgilendirilmis Goniillii Onam Formu’nu’’

imzalamalar1 saglanmistir. (EK-1)
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Arastirmaya katilanlardan test Oncesinde ACTN3 gen polimorfizmini
belirlemek ve analizi i¢in ekiivyon ¢ekmek ve agiz ic¢i epitel dokudan siiriintii
(Buccal Swap olarak da bilinen) 6rnekler alinmistir. Ayrica, aerobik gii¢, anaerobik
performans ve toparlanma seviyelerinin 6l¢lilmesi maksadiyla baslangigta ve ¢alisma
sonucunda (6 hafta) Arrowhead Agility Drill test (Arrowhead Ceviklik Yetenek

Testi) uygulanmistir.

3.5.1. Egzersiz ve Performans Ol¢iim Yontemleri

Vaka grubu olarak calismaya dahil edilen Spor Bilimleri Fakiiltesi
ogrencilerine (ylizme sporu ile ugrasan 6grenciler) testlerin uygulanma protokoliine
iliskin teorik ve uygulamali olarak detayli bilgiler verilmistir. Katilimcilar testlerden
once genel (orta hizda 5-10 dakika kogsma, ardindan 3-5 dakika aktif alt ekstremite
germe) ve 0zel egzersizler (test edilen egzersizden daha diisiik seviyede) gibi geleneksel
1sinma egzersizlerini tamamlamuglardir. Katilimcilara testleri gergeklestirmeden Once
1sitnmadan sonra dinlenmek i¢in ti¢ dakika siire verilmistir. Katilimcilar haftada 3 giin
(bir iinite/90 dk) kondisyon gelistirici anaerobik/aerobik esik (uzun siireli tempolu

kosular) ve kassal dayaniklilik (circuit antrenman) antrenmanlart yapmislardir.

3.5.2. Arrowhead Agility Drill Test (Arrowhead Ceviklik Yetenek Testi)
Arrowhead ¢eviklik testi, sporcularin ¢eviklik, patlayicilik ve yon
degistirme becerilerini Olgen bir testtir. Bu test, baslangicta futbolcularin atletik
performanslarini degerlendirmek icin tasarlanmig, ancak daha sonra c¢evikligin
onemli oldugu diger sporlarda da kullanilmistir. Test, katilimcinin hiz, patlayici
kuvvet, viicut kontrolii ve farkli a¢1 ve yonlerde donme yeteneklerini test eder. Testi
yapmak i¢in fotosel ve huni gereklidir. Sporcu, testin bir pargasi olarak belirlenen bir
baslangic ¢izgisinin (A) gerisinde durur ve istedigi zaman baglar. Sporcu, ortadaki
huniye (C) veya (E) sprint yapar, ardindan arkasindan doner ve uzak koniye (D)
dogru kosar ve sonra baslangi¢ noktasina geri doner. Sporcunun testi bitirdigi siire
kayit edilir. Sporcu, testi gecerli sayilmasi i¢in toplam 4 kez, 2’si sag 2’si sol taraf

olacak sekilde yapmalidir (Lockie, R. G., Jalilvand, F. 2017).
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3.5.3. Gen Analizi (Molekiiler Analiz)

Aragtirmaya katilan goniilliilerden ACTN3 rs1815739 gen polimorfizmi
analizi i¢in ekiivyon c¢ubugu ile agiz ic¢i epitel dokudan siiriintii (Buccal Swap)
ornekleri alinmistir. Goniilliillerden alinan agiz siirtintli 6rneklerinin tiim molekiiler
analizleri (yaklasik bir ay) “Damagen Tibbi Genetik Laboratuvari (Damagen Genetik
Tan1 Merkezi, Aziziye Mah. Cinnah Cad.No:102/1 Cankaya/Ankara” is birligi ile
yapilmistir. Bu c¢alismadaki molekiiler prosediir Helsinki Bildirgesi ilkeleri
cercevesinde gerceklestirilmistir. Calisma prosediirleri Helsinki Deklarasyonu II
ilkelerine gore ylriitiilmistir. Alinan siiriintii 6rneklerinden iiretici tarafindan
saglanan protokol araciligiyla Isohelix'ten Buccalyse DNA Ekstraksiyon Kiti
kullanilarak genomik DNA izole edilmistir. DNA konsantrasyonu NanoDrop
spektrofotometre (Thermo Fisher Scientific, USA) ile belirlenmistir. KASP
genotipleme yontemiyle calismada incelenen tek niikleotid polimorfizm (SNP)
genotiplemesi yapilmistir (LGC Genomics). Bu genotipleme rekabetgi alele 6zgii
PCR'ye dayanmaktadir ve tek niikleotid polimorfizminin (SNP'ler) ve belirli
lokuslarda insersiyon ve delesyon (Indels) bi-alelik puanlamasini  miimkiin
kilmaktadir. Ilgili SNP' primeri ACTN3 geni-rs1815739 olarak tasarlanmistir. KASP
assay karisimu, iki alele 6zgii ileri primer ve bir ortak ters primer olmak iizere assay-
0zgl etiketlenmemis ii¢ oligo igermektedir (LGC Genomics). KASP Master karigimi
(2X), pozitif referans olarak Rhodamine X (ROX) boyasmnin yani sira evrensel
floresan boyalari FAM™ ve vIC™ igeren kullanima hazir sekilde satin alinmistir.
DNA orneklerine SNP'ye 6zgii KASP Primer karisimi ve evrensel KASP Master
karisimi eklenerek 7500 Real time PCR System (Applied Biosystems) cihazinda
PCR reaksiyonu gergeklestirilmis, ardindan floresan okumasi yapilmis ve elde edilen

veriler analiz edilmistir (He, C., Holme, J., & Anthony, J. 2014).

3.6. Verilerin Degerlendirilmesi (istatiksel Analiz)

Yapilan arastirmadan elde edilen verilerin istatistiksel analizini yapmak i¢in
Mac Exel ve SPSS (Statistical Package for the Social Sciences) 29.0 bilgisayar
programi kullanilmistir. Veri setinin detayli degerlendirilmesi i¢in yiizde, ortalama
ve standart sapma gibi tanimlayic1 istatistikler kullanilmistir. Shapiro-WilKk,
Kolmogorov-Smirnov testleri ve carpiklik ile basiklik degerleri incelenmistir. Bu

kapsamda, George ve Mallery (2010) tarafindan belirlenen -2 ile +2 arasindaki
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carpiklik ve basiklik degerleri dikkate alinmis ve dagilimin normal oldugu tespit
edilmistir. Bu baglamda, denek grubunun On-test ve son-test olgiimleri arasindaki
farkliliklar1 belirlemek icin Eslestirilmis Ornekler t-Testi kullanilmistir. Hipotezler
%95 giiven aralig1 ve 0,05 anlamlilik diizeyi ile test edilmistir.

3.7. Arastirmanin Etik Boyutu
Bu arastirma, Lokman Hekim Universitesi Bilimsel Arastirmalar Etik
Kurulu tarafindan, 2023-248/1 karar numarasi ile tibbi yonden etik bulunmustur.

Arastirmada etik sorunlarin ortaya ¢ikmamasi i¢in benzerlik orani hesaplanacaktir.
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4. BULGULAR

Aragtirmanin bu bdliimde, g¢aligmaya dahil edilen katilimcilar iizerinde
yapilan Sl¢iimler arasindaki farkliliklarin analizi sonucu elde edilen bulgular ve bu

bulgularin degerlendirmeleri sunulmustur.

Tablo 1. Bazi atletik performans degiskenlerinin  ACTN3 rs1815739

polimorfizmine gore incelenmesi.

On-test Son-test

Degiskenler ~ Genoti n t
S P M=S.s. M=S.s P
CC (RR) 17 9,47+,53  9,49+,52 -,303 , 766
CT (RX) 22 9,58+,79  9,66+,72 -, 779 445
Sag ayak
TT (XX) 11 9,95+,63  10,01+,68 -,691 ,505
CC (RR) 17 9,48+48  9,37+51 1,624 124
CT (RX) 22 9,56+,87  9,62+,76 -,465 ,647
Sol ayak
TT (XX) 11 9,98+,67  9,96+,73 ,323 ,753
*p <0,05.

Tablo 1°de goriildiigii iizere arastirmada yer alan denek grubunun 6n-test ve
son-test degerleri sol ayak degiskeni agisindan grup i¢i karsilastirmasi
degerlendirildiginde, her {i¢ genotip arasinda (CC genotipi igin t(o303 = p > 0,05, CT
genotipi igin t..o 779y = p > 0,05, TT genotipi igin t.oe91) = P > 0,05) istatistiksel olarak
anlaml bir farklilik gdstermedigi tespit edilmistir.

Arastirmada yer alan denek grubunun On-test ve son-test degerleri sag ayak
degiskeni acisindan grup i¢i karsilastirmasi degerlendirildiginde ise her ii¢ genotip
arasinda (CC genotipi i¢in t 624y = p > 0,05, CT genotipi i¢in t.ose5y = P > 0,05, TT
genotipi i¢in tp 323 = P > 0,05) istatistiksel olarak anlamli bir farklilik gostermedigi
tespit edilmistir.

Ayrica, ACTN-3 R577X geni genotip dagilim frekanslar1 da sirastyla RR %34,
RX %44 ve XX %22 olarak tespit edilmistir. Allel say1 ve yiizdeleri ise C ve T
strastyla 39 (9%54,16) ve 33 (%45,84) olarak saptanmustir.
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5. TARTISMA

Genetik ve atletik performans arasindaki iligkiyi arastiran ¢alismalarin sayisi
son 20 yil igerisinde yiikselen bir ivme kazanmustir. Atletik yeteneklerin hem
cevresel hem de genetik faktorlerden etkilendigi, kalitimin fiziksel adaptasyonda ve
sonugta atletik performansta ¢ok dnemli bir bilesen haline geldigi bilinmektedir. Bu
iligskiyi inceleyen ¢ok sayida ¢alismaya ragmen bu alandaki bulgular sinirli kalmakta
ve farkli disiplinlerden 6nemli sayida elit sporcuya ulasmanin zorkluklar1 da
bilinmektedir. Ahmetov ve digerleri (2016) tarafindan yapilan arastirmada en az 155
genetik belirtecin segkin atlet statiisiiyle iliskilendirildigi (Ahmetov ve digerleri.,
2016; Bray ve digerleri., 2009) bildirilmistir. Elit miisabik sporcular iizerinde ele
alman caligmalar ilgili gen polimorfizmlerinin arastirilmasinda 6nemli ipuglar
saglamaktadir. Onemli olan yetenegi belirleyen gen testlerinin, beceri ve psikomotor
performans seviyesini belirleme uygulamalarinin bir {initesi olarak dogal avantaji
tespit edip edemeyecegidir. Kuskusuz, bilimsel ve kisisellestirilmis egzersiz
programlariyla etkilesime saglayan genetik profile sahip sporcularin elit performans
noktalarina ulagma ihtimali de daha fazladir (Cerit, 2018). Fiziksel performans
gelisiminde tek basina genetik katkinin analizi yeterli degildir, ayn1 zamanda
gevresel faktorlerin (Beunen, G. P., Al Thomis, M., Peeters, M. W. 2010), viicut
yapisinin, iskelet kasi fiber tipi oranindaki farkliliklarin, yasam tarzi ve antrenman
stirekliligi gibi degiskenlerin katkist da oldukga fazladir (Cerit, 2018).

Bugiine kadar ACTN3 R577X polimorfizmi ile atletik performans arasindaki
iliskiyi inceleyen bircok calisma yapilmistir. Bu c¢alismalar, farkli spor
disiplinlerinden sporcu gruplari iizerinde gergeklestirilmistir (Zilberman-Schapira ve
digerleri., 2012) Benzer ¢aligmalar iilkemizdede yapilmis ve farkli Grneklem
gruplarinda (sedanterler ve sporcular) ACTN3 genotip dagilimlart belirlenmeye
calistlmistir (Ulucan, 2016). Ulucan ve digerleri (2009)’nin yaptiklar1 arastirmada,
112 sporcu igerisinde 24’1 ylizme, 40’1 giires ve 48’1 basketbol bransinda yer alan
sporcularin biiyiik bir c¢ogunlugunun (%77,68) RR genotipine, %20,54’i RX
genotipine ve %1,79’unun da XX genotipine sahip oldugu saptanmustir. Ozellikle
giiresciler arasinda yapilan genotip dagilimi analizinde, %77,5’inin RR genotipinde,
%22,5’inin 1se RX genotipinde oldugu, ancak XX genotipli herhangi bir giiresci

bulunmadigini tespit edilmistir. Basketbol oyuncular1 arasinda ise RR genotipinin
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%77,08, RX genotipinin %20,83 ve XX genotipinin ise sadece %2,08 oraninda
oldugu tespit edilmis, kisa mesafe ylizme sporcularinda ise RR genotipi %79,17, RX
genotipi %16,67 ve XX genotipi %4,17 oranlarinda bulunmustur. Ulucan ve digerleri
(2009), R alel baskinliginin s6z konusu spor dallarinda dogal egilimi yansittigini1 6ne
siirmiislerdir (Ulucan, K., Ciloglu, F., Sesal, C., Erge¢, D., Kirag, D., Sahin, I.,
Giiney, A. 1. 2009). Kasimay ve digerleri (2009) tarafindan yapilan bir baska benzer
arastirmada, 37 futbolcunun genotip ve fenotip iliskileri incelenmis, futbolcularin
ACTN3 genotipleri ile maksimum oksijen tiiketimleri (VO,max) karsilastirilmistir.
Arastirmacilar, futbolcularin %59’unun RR, %30’unun RX ve %I11’inin XX
genotipine sahip oldugunu belirtmigler, XX genotipine sahip futbolcularin VO,max
degerlerinin, diger genotiplere kiyasla istatistiksel olarak daha yiiksek oldugunu
bildirmislerdir. Bu bulgular, ACTN3 genotipinin, sporcularin aerobik ve anaerobik
kapasitelerinin belirlenmesinde Onemli bir rol oynadigini ortaya koymaktadir
(Kasimay, O., Seving, D., Iseri, O., Ulucan, K., Unal, M., Guney, A. 1. 2009). Ege
bolgesinden seckin sporcular iizerinde gerceklestirilen bir diger ¢aligmada, atletizm,
basketbol, judo, tekvando, giires, bisiklet, futbol ve tenis gibi ¢esitli spor dallarindan
toplam 105 sporcunun ACTN3 R577X gen analiz sonuglarinda RR ve RX
genotiplerinin sporcularla ve sedanterler (hareketsiz) arasinda istatistiksel olarak
belirgin bir farklilik gosterdigi bildirilmistir. R ve X allellerinin dagilim1 da benzer
sekilde, sporcularla sedanter kisiler arasinda anlamli farkliliklar gostermistir.
Arastirmacilar, ACTN3 geninin, sporcularda hiz ve dayamiklilik gibi 6zelliklerin
belirlenmesinde kritik bir biyolojik gosterge oldugunu vurgulamislardir (Sanlisoy, F.,
Altintas, N., Biiylikyazi, G., Candan, N. 2011). Geng sprinterler (n=20) ve sedanter
ogrenciler (n=30) lizerinde ACTN3 R577X genotipinin atletik performans iizerindeki
etkilerinin incelendigi baska bir calismada 50 metre kosu siireleri ile genotipler
arasindaki iliski degerlendirilmistir. Bu kapsamda; RR ve RX genotiplerine sahip
atletlerin, ayn1 genotiplere sahip sedanter bireylere oranla 50 metre kosu siirelerinin
istatistiksel olarak daha kisa oldugu ve bu durumun onlarin daha {istiin performans
sergiledigini gosterdigi gozlemlenmistir (Ulucan, K., Bayyurt, G. M., Konuk, M.,
Giiney, A. 1. 2014).

Bizim c¢aligmamizda (Tablo 1) ACTN-3 R577X geni genotip dagilim
frekanslar1 da sirasiyla RR %34, RX %44 ve XX %22 olarak tespit edilmistir. Allel
sayt ve ylizdeleri ise C ve T sirasiyla 39 (%54,16) ve 33 (%45,84) olarak
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saptanmistir. Tablo 1°de gozlemledigimiz genotip ve alel dagilim bulgular1 Ulucan
ve digerleri (2009), Sanlisoy ve digerleri (2011), Ulucan ve digerleri (2014)’nin
bulgulariyla benzerlik gostermektedir (Ulucan ve digerleri., 2009; Sanlisoy ve
digerleri., 2011; Ulucan ve digerleri., 2014). Aym sckilde, Pimenta ve digerlerinin
(2012) yaptig1 calismaya katilan (n=37 futbol oyuncusu) sporcularin genotip
dagilimlar incelendiginde patlayici gii¢ ve sprinter 6zelliklere yatkinlik saglayan RR
genotipinin (15), benzer 6zellik gésteren RX genotipinin (13) ve endurans 6zellik
gosteren XX genotipinin 9 sporcu oldugu saptanmistir (Pimenta, E. M., Coelho, D.
B., Cruz, I. R., Morandi, R. F., Veneroso, C. E., de Azambuja Pussieldi, G., De Paz
Fernandez, J. A. 2012). Arastirmalar, bazi durumlarda, 6zellikle yiiksek performans
gerektiren spor dallarinda, bazi proteinlerin 6nemli rol oynayabilecegini
gostermektedir. Ornegin, Yang ve ekibi tarafindan yapilan bir ¢alismada, cesitli spor
dallarindan secilmis 429 elit atletin genetik analizleri gerceklestirilmis ve ACTN3
genindeki R577X mutasyonunun incelenmesi sonucunda, 577R alelinin, gii¢ ve hiz
gerektiren sporlarda bir avantaj saglayabilecegi belirtilmistir. Bu ¢calismada, 6zellikle
elit sprinterler arasinda, bu alelin dagiliminda dikkate deger farkliliklar tespit
edilmistir. Kontrol grubu ile karsilastirildiginda, sprinterler arasinda 577X aleli ve
577XX genotipinin daha az siklikta oldugu gozlemlenmistir. Ilging bir sekilde,
incelenen 35 kadin elit sprinterden hi¢birinin 577XX genotipine sahip olmadig1 tespit
edilmistir. Bu bulgular, giic ve hiz gerektiren sporlarda 577R alelinin belirgin bir
avantaj sagladigint ve bu nedenle genel popiilasyonda 577XX genotipinin yiiksek
oranda bulunmasinin 6nemini vurgulamaktadir. Yang ve digerleri (2003) ACTN3
geninin 577R alelinin giic ve hiz gerektiren aktivitelerde avantaj saglarken, 577X
alelinin ise dayamiklilik gerektiren sporlarda avantajli olabildigini bildirmislerdir
(Yang ve digerleri., 2003).

Elit diizeydeki gii¢ sporlarinda yer alan sporcular alfa-aktinin-3 proteinini
kodlayan “R” alelinin bir veya daha fazla versiyonunu tasimasini gerektirir. Bu
protein, 6zellikle patlayict giic ve hiz gerektiren sporlarda kritik bir 6neme sahiptir.
Diger yandan, XX polimorfizmi olan bireylerde, hizl1 kas lifleri ve testosteron
diizeylerinin daha diisik oldugu gozlemlenmistir. Bu durum, a-aktinin-3’in
eksikliginin, siirat kosular1 ve gilic gerektiren sporlarda ihtiya¢ duyulan patlayici
kuvveti olumsuz etkileyebilecegine isaret etmektedir. Bu bulgular, Amir ve

arkadaglar1 (2007) ile Yang ve digerleri (2003) tarafindan yapilan ¢aligmalarda da
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desteklenmistir (Amir, O., Amir, R., Yamin, C., Attias, E., Eynon, N., Sagiv, M.,
Meckel, Y. 2007; Yang ve digerleri., 2003). S6z konusu ¢aligmalarin aksine, bizim
arastirmamizda (Tablo 1) ¢eviklik, patlayicilik ve yon degistirme becerilerini 6lgen
Arrowhead Ceviklik Yetenek Testine dahil edilen 6rneklem grubunun 6n-test ve son-
test Olgiimleri sag ve sol ayak degiskenleri agisindan grup i¢i karsilagtirmasi
degerlendirildiginde, her ii¢ genotip arasinda (CC, CT ve TT) istatistiksel olarak
anlamli bir farklilik géstermedigi tespit edilmistir (p> 0,05).

Buna mukabil, Barthelemy ve digerleri (2024)’nin yapmis oldugu meta-analiz
calismasinda 31 Aralik 2022 tarihine kadar yayinlanan arastirma makaleleri i¢in bes
elektronik veritabanin1 (PubMed, Web of Science, Scopus, Science Direct,
SPORTDiscus) tarayarak 13 farkli iilkeden (Cek Cumbhuriyeti, Israil, Brezilya,
Rusya, Ispanya, Avustralya, Litvanya, Hindistan, Japonya, Kore, Italya, Polonya ve
Cin) 14, 541 katilimcinin (7,080 sporcu ve 7,461 kontrol grubu) ACTN3 R577X
polimorfizmlerinin elit ve elit olmayan popiilasyonlarda (sprinterler, uzun atlayicilar,
power lifting, futbol ve basketbol oyunculari, hiz patencilerileri, sprint yiiziiciiler,
buz hokeyi oynayanlar, voleybolcular, rugby oyunculari, siirat kanoculari, doviis
sporlari, atlama ve, decathlon sporculari, uzun mesafe kosuculari, maratoncular, yol
bisikletcileri vb) genotip ve alel siklikliklari, gii¢ ve dayaniklilik sporculari ile spor
yapmayan bireyler arasindaki farkliliklarin inceledigi analiz sonuglarinda; giic
sporcularinda RX genotipi oranlarinin diger iki genotipden daha fazla oldugu ve R
allelin gii¢ sporcularinda X allelden daha yiiksek oranda bulundugunu tespit
etmislerdir. Ayrica, RR genotip sikliginin kuvvet faktoriiniin baskin olmadig: spor
branslarinda da daha yiiksek oldugunu, RX genotipinin ise her iki grupta da benzer
oranlarda gozlemlendigini belirtmislerdir. S6z konusu aragtirmada tespit edilen bir
bagska dikkate deger bulguda XX genotiplilerin gii¢ sporcularinda kontrol
gruplarindan daha diisik seviyede oldugu ve R alel sikligiin gii¢ sporcularinda
kontrol gruplarina oranla daha fazla bulundugudur. Buna karsilik, kontrol grubunda
giic sporcularina kiyasla daha yiiksek bir X alel siklig1, bir baska karsilagtirmada ise
giic sporcularinda RR genotipi sikliginin dayaniklilik sporcularindan daha yiiksek
oranda oldugunun tespit edilmesidir. Ancak, X alelin dayaniklilik sporcularinda gii¢
sporcularina kiyasla daha yiiksek oranda oldugu da belirtilmistir. Barthelemy ve
digerleri (2024), yapmis olduklari meta-analiz ¢alisma sonuglarinda giic

sporcularinda ACTN3 R577X genotiplerinin frekanslart RX> RR > XX olacak
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sekilde lineer bir trend izledigini saptamiglardir. Bununla birlikte, RR genotipi ve R
allel sikliliginin gii¢ sporcularinda diger sporcularla karsilastirildiginda daha fazla
oranda bulundugunu bildirmislerdir. Bu veriler, RR genotipi ve R alelinin, hizh
kasilan kas liflerinde kodlanan alfa-aktininin-3 proteini ile iliskilendirildirilebilecegi,
kas giicii ve kuvvetinde gozlemlenen performans gelisiminin s6z konusu proteinin
tiretiminden kaynakli olarak bazi avantajlar sunabilecegi degerlendirilmektedir.

RR genotipinin ve ACTN3 R577X polimorfizminin R alelinin gii¢ ve hiz
fenotiplerini destekledigi_(Erskine, R. M., Williams, A. G., Jones, D. A., Stewart, C.
E., Degens, H. 2014), Geng Cinli erkeklerde ACTN3 R577X genotipinin (RR %39,8,
RX %43,4 ve XX %16,8) ve R577X alel (R %61,5, X %38,5) frekanslarinin beyaz
irktan anlamli derecede farkli olmadigi, ACTN3 R577X genotipleri ile kavrama giicii
arasinda XX genotipine sahip katilimcilarin, RR genotipine sahip bireylere gore
onemli Olgiide daha diisiik el kavrama kuvveti sergiledikleri, ancak XX ve RX
ortalamalar1 arasindaki farkin ve RR ve RX ortalamalari arasindaki farklarin anlamli
olmadigi, ACTN3 R577X genotipleri ile sprint fenotipleri veya dayaniklilik
fenotipleri arasinda giiglii bir iliski gozlemlemedikleri belirtilmistir (Shang, X.,
Zhang, F., Zhang, L., Huang, C. 2012).

Bir bagka calismada iist diizey profesyonel futbolcularda (12 takimdan toplam
315 profesyonel futbolcu; 273" Kafkas kokenli, 26's1 Afrika kokenli, 1'i ise Asya
kokenli; 34 kaleci, 56 stoper, 54 bek, 80 orta saha oyuncusu, 41 kanat oyuncusu ve
50 forvet) ACTN3 rs1815739 polimorfizminin mag kosu performansi ve sakatlik
insidanst ile iligkisi arastirilmistir. Calisma Ornekleminden 116's1 (%36,8) RR
genotipine, 156's1 (%49,5) RX genotipine ve 43'i (%13,7) XX genotipine sahip
oldugu belirlenmistir. Bununla birlikte, Afrika kokenli oyunculardaki genotiplerin
dagilimi, Kafkas kokenli oyunculardan daha farkli oldugu belirlenmis, Afrika
kokenli alt orneklemde RR genotipine sahip oyuncularin oraninin yiiksek oldugu
(Afrikalilarda %73,1 ve Kafkasyalilarda %33,7) ve RX genotipine sahip oyuncularin
oraninin ise (Afrikalilarda %23,1 ve Kafkasyalilarda %51,7) Katkasyali
meslektaglarina kiyasla daha diisiik oldugu gozlemlenmistir. Ayrica, toplam kosu
mesafesi (21,0-23,9 km/saat) ve sprint sayisi dikkate alindiginda XX genotipli
oyuncularinin ma¢ performans: degerlerinin RR oyuncularina gore daha diisiik
oldugu bildirilmistir. Bu ¢aligmada ortaya ¢ikan bir diger ilging bulguda ACTN3

genotipinin dagilimlarinin sezon sonunda ilk 10'da ve son 10'da yer alan takimlar
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arasinda benzerlik gostermesi idi, ancak ilk 10'da yer alan tiim takimlarin
kadrolarinda yer alan XX oyuncularin orant %10'un altinda oldugu (ilk 10 takim i¢in
ortalama %38,2), XX oyuncu oraninin %20in iizerinde oldugu sadece ii¢ takimin
sezon sonunda son 10'da yer aldig1 tespit edilmistir (Del Coso, J., Rodas, G., Soler-
Aguinaga, A., Lopez-Del Campo, R., Resta, R., Gonzalez-Rodenas, J., Moreno-
Pérez, V. 2024). Canikli ve digerleri (2022) Tiirkiye'deki farkli branglarda
uzmanlasmis elit sporcular ile atletik olmayan kontroller arasinda ACTN3 R577X
varyantinin alel ve genotip frekanslarini karsilastirdiklar1 ¢aligmalarinda. 168 sporcu
ve 148 hareketsiz kontrol dahil olmak iizere 316 katilimcinin (sporcu grubunda 48
kadin, 120 erkek, kontrol grubunda ise 43 kadin, 105 erkek) ACTN3 R577X varyanti
acisindan sporcular ve kontroller arasinda anlamli farkliklar tespit edilmistir. ACTN3
RR ve XX genotipleri kontrollerde sporculara gore artarken, RX genotipi sporcularda
kontrollere gore daha yiiksek oranda gézlemlenmistir (Canikli, A., Nursal, A. F.,
Unver, S., Yigit, S. 2022).

Arastirmacilarin ACTN3 polimorfizminin elit spordaki etkisini inceleyerek {i¢
grup arasindaki genotiplerini karsilastirdiklar1 ¢alismada seckin gii¢lii sprinter ve
uzun mesafeciler sedanter kontrolleriyle mukayese edilmistir. Sedanterlerde XX
genotipi  %18'lik bir prevalans; sprinterlerin ise hicbirinde XX genotipine
rastlanmamistir. Aksine, XX genotipi, elit uzun mesafecilerin yaklagik%35'inde
gozlemlenmistir. Daha sonraki arastirmalarda X alel ile dayaniklilik arasindaki
baglanti daha az net olsa da Papadimitriou ve arkadaslarinin 2016’da yapmis
olduklar1 calisma R aleli ile giic performansi arasindaki iliskiyi dogrulamistir
(Papadimitriou, 1. D., Lucia, A., Pitsiladis, Y. P., Pushkarev, V. P., Dyatlov, D. A.,
Orekhov, E. F., Eynon, N. 2016).

McAuley ve digerlerinin (2021) meta-analiz ¢alisma bulgularinda profesyonel
takimlarda ACTN3 geninde XX genotipine sahip futbolcularin sikliginin, genel
popiilasyondaki XX genotipine sahip bireylerin sikligindan daha diisiik oldugunu,
ancak XX genotipiyle iligkili hangi spesifik fenotipin, profesyonel futbol
takimlarinda daha az XX oyuncusunun varligina yol ac¢tigin1 belirlemek i¢in yeterli
bilgi saglamadigini agiklamaktadir (McAuley, A. B., Hughes, D. C., Tsaprouni, L.
G., Varley, 1., Suraci, B., Roos, T. R., Kelly, A. L. 2021). Buna mukabil Del Coso ve
digerlerinin (2024) ¢alismasinda ACTN3 XX genotipli futbolcularinin LaLiga'nin bir

sezonu boyunca resmi maglar sirasinda RR genotipli futbolculardan daha az mesafe
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kostugunu gozlemlemis, XX genotipli futbolcularinin diisiik kosu performansinin
ozellikle yiiksek hizlarda gozlemlendigini, bu durumunda XX oyuncularinin RR
oyuncularina gore daha kisa sprint siireleriyle daha az sayida sprint
gerceklestirdiklerini gosterdigini bildirmislerdir (Del Coso, J., Hiam, D., Houweling,
P., Pérez, L. M., Eynon, N., Lucia, A. 2019). S6z konusu veriler, XX oyuncularinin
resmi magclar sirasinda daha az sayida sprint eylemi gerceklestirdiklerini ve bu sprint
eforlarm1i  RR  oyuncularina benzer bir siire boyunca siirdiiremediklerini
gostermektedir. Birlikte ele alindiginda bu bilgiler, ACTN3 XX genotipine sahip tist
diizey futbolcularin, RR emsallerine gore biraz daha diigik fiziksel mag
performansina sahip olabilecegini ve bunun da potansiyel olarak profesyonel futbol
liglerinde XX oyuncularin yetersiz temsil edilmesiyle baglantili oldugunu
gostermektedir (McAuley ve digerleri., 2021). Bir diger yandan elit dayaniklilik
sporcularinda XX genotipinin sikliginin yiiksek olmasma dair bazi kanitlar goz
Oniine alindiginda, XX genotipinin elit oyuncularin diisiik anaerobik kapasitelerini
telafi etmek icin istlin aerobik kapasite saglayacagi hipotezini gili¢lendirmektedir
(Del Coso ve digerleri., 2019).

Gonzélez ve digerlerinin (2023) Kolombiyali elit sporcularin (n=225) yani
sira esit sayida kontrol grubunun (n=225) yer aldigi calismalarinda seckin grup
Olimpiyat, Pan-Amerikan ve Diinya diizeyindeki sporcular (100/200 m sprint, paletli
yiizme, ritmik cimnastik, karate, ragbi, buz pateni, ylizme, triatlon, halter, ve giires);
kontrol grubu diizenli fiziksel aktiviteye sahip olan ancak iist diizey yarismaci
olmayan haftada ii¢ defa rekratif egzersiz yapan bireyler) genotipik karakterizasyon
icin ACTN3 geni varyantlarmin sikliklart analiz edilmistir. Elit sporcular ve
kontroller arasinda ACTN3 genotipleri agisindan anlamli bir fark bulunamamuistir.
Daha once atletik performansin pozitif genetik belirtecleri olarak 6ne siiriilen ACTN3
R alelleri hem sporcularda hem de kontrollerde daha fazla siklikta oldugu
gozlemlenmistir. Bu ¢ergevede yapilan calismada gii¢/kuvvet ve anaerobik bilesenin
baskin oldugu sporlara katilan sporcularin anaerobik aktivite performansi i¢in olumlu
oldugu ifade edilen ACTN3 geninin R allelinde dayaniklilik sporlarina oranla
%50'nin lizerinde daha yiiksek alel frekanslarina sahip olduklar1 gézlemlenmistir. Bu
calismada ragbi (%33), giires (%44), halter (%40) ve atletizm (%26) branslarinda RR
genotip frekansi daha sik gdzlenmistir. Ote yandan en diisiik R allel frekanslari ise

yizme (%38,1), paletli yiizme (%29,4), paten (%38,2) ve jimnastik (%46,2)
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sporlarinda goriilmiistiir (Gonzalez-Estrada, G. D., Berrio, G. B., Gomez-Rios, D.
2023).

Giiney Urallardaki Kafkas sporcularda ACTN3 geninin R577X alelik
varyantlar1 ve genotiplerinin yeterlilik ve farkliliklarinin iligkilerindirildigi calismaya
Giiney Urallar bolgesinde yasayan Avrupa kokenli toplam 126 kisi katilmustir. Tlk
grup 76 bisiklet sporu sporcusunu igeriyordu: SD (kisa mesafeler) alt grubu 40
sprinter (ortalama 22,1 + 2,4 yas); LD (uzun mesafeler) alt grup 36 stajyer sporcu
(ortalama 22,6 + 2,7 yas) ve kontrol grubu 50 saglikli sporcu olmayan kisiden
olusuyordu (ortalama yaslar1 21,4 + 2,7). Calismanin bulgularinda alel R'nin frekans1
SD alt grubunda kontrol alt grubuna kiyasla anlamli derecede yiiksek (%80'e karsi
%64; p-degeri = 0,04) oldugu, ancak SD alt grubu ve LD alt grubundaki sporcular
arasinda R alelinin siklig1 agisindan anlamli bir fark bulunamadig: (sirasiyla %80'e
kars1 %59,7; p degeri > 0,05) bildirilmis, X alel sikliginin, LD alt grubuna kiyasla
SD alt grubunda daha diisiik (%20'ye karsilik %40,3; p degeri = 0,03) oldugu
g6zlemlenmis, homozigot genotip RR'nin sikliginin SD alt grubunda kontrol grubuna
kiyasla daha yiiksek (%60,0'a karst %34; p degeri = 0,04) seviyede oldugu
saptanmigtir. R aleli, kontrol grubuyla karsilastirildiginda SD grubu sporcularda
yarisma mesafesiyle iliskili (OR = 2,45 (%95 GA: 1,02-5,87) oldugu belirtilmistir. X
aleli, SD alt grubuna kiyasla LD alt grubundaki rekabet¢ci mesafe ile
iligkililendirilmistir (OR = 2,7 (%95 GA: 1,09—-6,68) ve sonug olarak sprinterler i¢in
yiiksek atletik performansin, Giiney Urallarda Kafkas kokenli dongiisel spor
sporcularindaki homozigot dominant genotip 577RR ile iliskili oldugu belirtilmistir
(Balberova, O. V., Shnayder, N. A., Bykov, E. V., Zakaryukin, Y. E., Petrova, M.
M., Soloveva, I. A., Nasyrova, R. F. 2023).

Ahmetov ve digerleri (2016) ACTN3 RR genotipine sahip sporcularin XX
genotipine sahip sporculara kiyasla daha iyi sprint siirelerine ve daha yiiksek oranda
tip II kas liflerine sahip oldugunu tespit etmislerdir (Ahmetov ve digerleri., 2016).
Vincent ve digerleri (2007) Tip IIx liflerinin yiizdesi ve sayisi, RR genotipli
atletlerde XX genotipli atletlere gore daha yiiksek oldugunu ve a-aktinin-3 protein
iceriginin tip IIx liflerinde tip Ila'ya gore daha fazla oldugunu bildirmislerdir
(Vincent, B., De Bock, K., Ramaekers, M., Van den Eede, E., Van Leemputte, M.,
Hespel, P., Thomis, M. A. 2007).
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ACTNS geninin “hiz geni” olarak etiketlenmesine yol acan RR genotipinin
giic sporcularinda asir1 temsil edildigi g6z oniine alindiginda, bu genotipin giic, hiz
ve kuvvet gerektiren sporlarda elit bir sporcu olma sansimi arttirdigi ifade
edilmektedir (Baltazar-Martins ve digerleri., 2020). a-aktinin-3 proteini, tip 1l kas
liflerde yliksek siddetteki kas kasilmasinda Z cizgisine bagli aktin filamanlarinin
cekilmesine izin vererek, RR ve RX genotiplerine (a-aktinin-3'i eksprese eden) sahip
sporcularin glic ve kuvvet faaliyetlerinde daha iyi performans gosterme olasiligini
artirmaktadir (Coelho, D. B., Pimenta, E., Rosse, I. C., Veneroso, C., Becker, L. K.,
Carvalho, M. R., Silami-Garcia, E. 2016).

ACTN3 R577X genotiplerinin halter, powerlifting ve atma miisabakalarinda
kuvvet ve giicle iliskili oldugu iddiasim1 desteklemeyen bazi bulgularda mevcuttur.
Ginevieene ve  digerlerinin  (2016)  c¢alismalarinda ~ ACTN3  R577X
alelleri/genotiplerinin dagilimindaki farkliliklarin (atlet, halter ve aticilar) her grupta
gozlemlenmedigi bildirilmistir (Gineviciene, V., Jakaitiene, A., Aksenov, M. O.,
Aksenova, A. V., Druzhevskaya, A. M., Astratenkova, I. V., Utkus, A. 2016). Benzer
sekilde, birka¢ calismada ACTN3 R577X polimorfizminin kas giicii ve diger giic
odakli fenotipler iizerinde herhangi bir fayda saglamadigi gozlemlenmistir
(Garatachea, 2014; Bell, W., Colley, J. P., Evans, W. D., Darlington, S. E., Cooper,
S. M. 2012; Ruiz, J. R., Fernandez del Valle, M., Verde, Z., Diez-Vega, 1., Santiago,
C., Yvert, T., Lucia, A. 2011). Finli sprinterler {izerinde yapilan bir ¢aligmada R-aleli
olan bireylerde ifade edilen a-aktinin-3'in, baskin anaerobik bilesene sahip elit
diizeydeki spor faaliyetlerinde onemli bir rol oynadigi, arastirmaya dahil edilen
sporcularin higbirisinin XX genotipine sahip olmadig1 saptanmigtir (Niemi, A. K.,
Majamaa, K. 2005). Benzer sekilde, ACTN3 geni XX genotipine sahip futbol
oyuncularinda diger polimorfizmlere oranla daha yiiksek VO,max seviyeleri
gozlemlendigi, RR genotipine sahip bireylerin ise 10, 20 ve 30 metrelik sprint ve
atlama testlerinde daha iyi performans sergiledikleri bildirilmistir (Pimenta ve
digerleri., 2012). Ayrica, RR genotipine sahip sporcularin sigrama testlerinde XX
genotipine sahip sporculara gore daha yliksek patlayici bacak kas giiciine sahip
oldugu, ancak bazi calismalarda RX ve XX genotipleri arasinda fark olmadigi
bildirilmektedir (Orysiak, J., Busko, K., Michalski, R., Mazur-Rézycka, J., Gajewski,
J., Malczewska-Lenczowska, J. Pokrywka, A. 2014). Oysaki, RR genotipine sahip

sporcularin dikey/yatay sicrama performanslari, dogrusal ve yon degistirme hizlarini
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gelistirmek i¢in kuvvet ve kuvvet antrenmanindan yararlanabilirken, XX genotipine
sahip bir sporcu, dayaniklilik antrenmanindan faydalanabilir. Ancak ACTN3
genotipine gore her sporcu i¢in daha uygun olan antrenman tipi halen tartisilmaktadir
ve bu konuda daha fazla arastirmaya ihtiya¢ oldugu belirtilmektedir (EI Ouali, E. M.,
Barthelemy, B., Del Coso, J., Hackney, A. C., Laher, I., Govindasamy, K., Zouhal,
H. 2024).

Yukaridaki ag¢iklamalarin  tersine ACTN3 eksikliginin = dayaniklilik
performansiyla iligkili olmadigini 6ne siiren arastirmalarda bulunmaktadir (Yang ve
digerleri., 2007; Shang, X., Huang, C., Chang, Q., Zhang, L., Huang, T. 2010).
Bunun yaninda dayaniklilik sporcularinda basari igin dayaniklilik kapasitesinin yani
sira gii¢ ve hiz bilesenlerinin de gerekli oldugunu ifade edilmektedir (Ahmetov, I. I.,
Druzhevskaya, A. M., Astratenkova, I. V., Popov, D. V., Vinogradova, O. L.,
Rogozkin, V. A. 2010; Gillen, J. B., Gibala, M. J. 2014; Hughes, D. C., Ellefsen, S.,
Baar, K. 2018). Buna mukabil, ACTN3"in yoklugu nedeniyle tip II kas liflerinde
meydana gelen degisikliklerin XX genotipine sahip sporcularda sprint performansini
azaltirken dayaniklilik performansini yiikseltebilecegi (Yang ve digerleri., 2003;
Niemi ve digerleri., 2005), XX genotipine sahip bireylerde de daha yiiksek oranda
Tip | kas liflerinin varligi (MacArthur ve digerleri., 2007) ve daha yiiksek yorgunluk
esigi (Broos, S., Van Leemputte, M., Deldicque, L., Thomis, M. A. 2015) nedeniyle
R aleli olanlara kiyasla iistiin endurans 6zelliklere gdstermektedirler.

Motor beceriyi ortaya cikaran isaretleyiciler tespit edildikten sonraki asamada
elde edilen bulgular kisisellestirilmis egzersiz programlarini inceleyen c¢aligmalarda
tatbik edebilmektir. ACTN3, yash yetigkinlerde 10 haftalik kuvvet antrenmanini
takiben diz ekstansor giiciindeki degisiklikler incelenmis ve RR genotiplerinin doruk
ya da zirve giligte XX genotiplerinden daha fazla gelisme gosterdigi gozlemlenmistir
(Delmonico, M. J., Kostek, M. C., Doldo, N. A., Hand, B. D., Walsh, S., Conway, J.
M., Hurley, B. F. 2007). Benzer sekilde, Pereira ve digerleri (2013), yash kadinlarda
12 haftalik bir kuvvet antrenman programinin ardindan antrenmana verilen yanitlar
gbzlemlemislerdir. Calisma neticesinde, tiim ACTN3 genotipleri, antrenman ardindan
kuvvet ve gii¢ testlerinde onemli gelismeler gostermis, ancak bu gelismelerin
yansimalar1 R alel tasiyicilarinda daha belirgin olmustur (Pereira, A., Costa, A. M.,
Izquierdo, M., Silva, A. J., Bastos, E., Marques, M. C. 2013). Ahmetov ve digerleri
(2014), ACTN3 RR genotiplerinde (erkek ve kadin gruplar) testosteron salinimlarinin
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prematiire alellere oranla istatiksel olarak daha fazla oldugunu bildirmislerdir
(Ahmetov ve digerleri., 2014). Ayrica, anabolik 6zellikli R alellerin yiiksek oranda
tip-11 kas liflerine sahip oldugunu gézlemlemislerdir (Ahmetov, I. I., Vinogradova,
O. L., Williams, A. G. 2012). ACTN3 XX benzerleriyle karsilastirildiginda, ACTN3
RR homozigotlariin drop jump (DJ) eksantrik fazinda daha yiiksek kalca torku
tiretimine yonelik bir egilim gosterdigini gostermektedir. Son in vivo kanitlar,
ACTNS3 geninin kuvvetin kendisinden ziyade artan kas kasilma hiziyla kuvvetin
korunmasini etkiledigini gostermektedir (Broos ve digerleri., 2015). Mevcut veriler
bizi, ACTN3 R577X genotipinin, daha yiiksek kas kasilma hizinda gergeklestirilen
sicramalar iizerinde daha belirgin bir etkiye sahip olabilecegini, ACTN3 RR
genotipine sahip katilimcilarin, ACTN3 XX muadillerine kiyasla DJ'ler sirasinda
daha fazla tork iiretimi sergilediklerine dair kanitlar gostermektedir (Moe, T. H.,
Wongveerakul, P., Saengsirisuwan, V., Charoenpanich, N., Papadimitriou, 1. 2022;
Htet, S., Zannah, M., Moe, T. H., Wongveerakul, P., Charoenpanich, N.,

Saengsirisuwan, V., Papadimitriou, 1. 2023).
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6. SONUC VE ONERILER

Bireysel degiskenler genellikle atletik performans gibi ¢ok sayida gen ve
degiskenden etkilenen oOzelliklerle birlikte sinirli etki buiytikliikleri sergilemektedir.
Bu ¢ercevede bizim ¢alismamizdan elde edilen sonuglarin gerek 6rneklem sayisinin
siirli olmasit gerekse On test ve son test uygulamalar1 esnasindaki, odaklanma ve
motivasyon gibi Dbireysel farkliliklarin kontrol edilememesi gibi bagimsiz
degiskenlerin arastirma sonuglarina etki edebilecek faktorler olabilecegi
degerlendirilmektedir. Bununla birlikte ¢alismamizdan elde edilen bulgularin daha
sonra yapilacak benzer c¢alismalara ve literatiire katki saglayabilecegi

distiniilmektedir.
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8. EKLER

EK-1

ARASTIRMA AMACLI CALISMA iCiN AYDINLATILMIS ONAM FORMU

Arastirma amaglt calisma i¢in “Aydinlatilmis Onam Formu” (Arastirict
Aciklamasi) Atletik performans gelisimi ile ilgili yeni bir arastirma yapmaktayiz.
Arastirmanin ismi Atletik Performans Gelisimi ile Ilgili Gen Polimorfizmlerinin
Sporcular ve Sedanter Bireyler Uzerindeki Etkilerinin Incelenmesi’dir. Sizin de bu
arastirmaya katilmanizi Oneriyoruz. Ancak hemen soOyleyelim ki bu arastirmaya
katilip katilmamakta serbestsiniz. Calismaya katilim goniilliilik esasina dayalidir.
Kararinizdan oOnce arastirma hakkinda sizi bilgilendirmek istiyoruz. Bu bilgileri
okuyup anladiktan sonra arastirmaya katilmak isterseniz formu imzalayiniz.

Arastirma kapsaminda Spor Bilimleri Fakiiltesi 6grencilerinin (erkek) gen
polimorfizmleri goz oniinde bulundurularak atletik performans ve fiziksel aktivite
gelisimi tlizerindeki etkilerinin incelenmesi amaclanmaktadir. Bu maksatla Qlife Fit
gen testleri ve katilimcilarin anaerobik kosu performanslarinin dlglilmesi maksadiyla
calismanin baslangicinda ve bitisinde (6 hafta) Arrowhead Agility Drill Test
(Arrowhead Ceviklik Yetenek Testi) uygulanacaktir. S6z konusu c¢alisma Lokman
Hekim Universitesi Fiziksel Aktivite, Saglik ve Spor Bilimleri Anabilim Dali
Ogrencilerinin yiiksek lisans tez calismalar1 ve arastirma makalesi kapsaminda
degerlendirilecektir. Gerekli talimatlar uygulama esnasinda verilecektir

Bu calismaya katilmaniz i¢in sizden herhangi bir iicret istenmeyecektir.
Calismaya katildiginiz igin size ek bir 6deme de yapilmayacaktir. Sizinle ilgili
bilgiler gizli tutulacak, ancak ¢alismanin kalitesini denetleyen gorevliler, etik
kurullar ya da resmi makamlarca geregi halinde incelenebilecektir. Bu ¢aligmaya
katilmay1 reddedebilirsiniz. Bu aragtirmaya katilmak tamamen istege baghdir ve
reddettiginiz takdirde size uygulanan testlerde herhangi bir degisiklik olmayacaktir.
Yine ¢alismanin herhangi bir agamasinda onayinizi ¢gekmek hakkina da sahipsiniz.
(Katilnmcinin Beyan)

Dog. Dr. Mesut Cerit tarafindan Lokman Hekim Universitesi Spor Bilimleri

Fakiiltesi’nde bir arastirma yapilacag belirtilerek bu aragtirma ile ilgili yukaridaki
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bilgiler bana aktarildi. Bu bilgilerden sonra bdyle bir arastirmaya “katilimc1” olarak
davet edildim. Eger bu arastirmaya katilirsam hekim ile aramda kalmasi gereken
bana ait bilgilerin gizliligine bu arastirma sirasinda da biiyiilk 6zen ve saygi ile
yaklasilacagina inaniyorum. Arastirma sonuglarinin egitim ve bilimsel amaclarla
kullanimt sirasinda kisisel bilgilerimin ihtimamla korunacagi konusunda bana yeterli
giiven verildi. Arastirmanin ylriitiilmesi sirasinda herhangi bir sebep gostermeden
arastirmadan ¢ekilebilirim. (Ancak arastirmacilari zor durumda birakmamak icin
arastirmadan c¢ekilece§imi onceden bildirmemim uygun olacagmin bilincindeyim)
Ayrica tibbi durumuma herhangi bir zarar verilmemesi kosuluyla arastirmaci
tarafindan aragtirma dis1 tutulabilirim. Arastirma icin yapilacak harcamalarla ilgili
herhangi bir parasal sorumluluk altina girmiyorum. Bana da bir 06deme
yapilmayacaktir. Ister dogrudan ister dolayli olsun arastirma uygulamasindan
kaynaklanan nedenlerle meydana gelebilecek herhangi bir saglik sorunumun ortaya
¢itkmasi halinde, her tiirlii tibbi miidahalenin saglanacagi konusunda gerekli giivence
verildi. (Calisma ile ilgili olarak da parasal bir yiik altina girmeyecegim). Arastirma
sirasinda bir saglik sorunu ile karsilagtigimda; herhangi bir saatte, Dog¢. Dr. Mesut
Cerit’i XXX XX XX (is) veya XXXX XXX XX XX (cep) no’lu telefonlardan ve
Lokman Hekim Universitesi Spor Bilimleri Fakiiltesi adresinden arayabilecegimi
biliyorum.

Bu aragtirmaya katilmak zorunda degilim ve katilmayabilirim. Arastirmaya
katilmam konusunda zorlayici bir davranigla karsilasmis degilim. Eger katilmayi
reddedersem, bu durumun tibbi bakimima ve hekim ile olan iliskime herhangi bir
zarar getirmeyecegini de biliyorum. Bana yapilan tiim agiklamalar1 ayrintilartyla
anlamis bulunmaktayim. Kendi basima belli bir diisiinme siiresi sonunda adi gecen
bu arastirma projesinde “katilimc1” olarak yer alma kararini aldim.

Bu konuda yapilan daveti biiyiik bir memnuniyet ve goniilliiliik icerisinde kabul
ediyorum.

Imzal1 bu form kagidinin bir kopyasi bana verilecektir.
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EK-3

AKTIF YETiSKiN ERKEKLERDE ACTN3 rs1815739 GEN
POLIMORFIiZMLERININ ARROWHEAD AGILITY DRILL
(ARROWHEAD CEVIKLIK YETENEK TESTI) TEST
PERFORMANS GELISIM ORANLARININ UZERINE ETKIiSi

Aktif Yetiskin Erkeklerde ACTN3 rs1815739 Gen
Polimorfizmlerinin Arrowhead Agility Drill {(Arrowhead
Ceviklik Yetenek Testi) Test Performans Gelisim Oranlarimin
Uzerine Etkisi
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EK-4

OZGECMIS

Kisisel Bilgiler:

Ad1 Soyadr: irem CATALO

Egitim Durumu:

Lokman Hekim Universitesi Antrendrliik Egitimi Boliimii (2022)

Lokman Hekim Universitesi, Fiziksel Aktivite, Saglik ve Spor Bilimleri / Tezli
Yiiksek Lisans (2024)

Sertifikalar:

Tiirkiye Fitness Federasyonu 3. Kademe Fitness Antrenorligii

Riccon Academy- Bern Schweiz Kisisel Antrendr (Personal Coaching)

Lokman Hekim Universitesi Siirekli Egitim Merkezi (LHUSEM) Egzersiz Spor
sakatliklar1, Beslenme ve Genetik Etkilesimler

Lokman Hekim Universitesi Siirekli Egitim Merkezi (LHUSEM) Personal Coaching
Bireysel Spor Danigmanligi

Lokman Hekim Universitesi Siirekli Egitim Merkezi (LHUSEM) Bireysel Spor
Danigmanlig1 Seviye 1

Lokman Hekim Universitesi Siirekli Egitim Merkezi (LHUSEM) Bireysel Spor
Danigmanlig1 Seviye 2

is Durumu:

Antrenor-Tekvando Sporcusu
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