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OZET

Yapilan aragtirmanin amaci, elit atletlerde atletik performansina etki ettigi diisiiniilen BDNF ve ACTN3
gen polimorfizmlerinin genotip dagilimi ve genotiplere gore performans seviyelerinin incelenmesidir.
Yaglar1 18-32 arasinda olan 33 kadin ve 31 erkek olmak tizere toplam 64 elit atlet arastirmaya gontillii
olarak katilmistir. Arastirmaya katilan sporcular dort gruba ayrilmustir. Birinci grup sprint, atma ve atlama
sporcularindan (n=17), ikinci grup orta mesafe sporcularindan (n=15), iiglincli grup uzun mesafe
sporcularindan (n=13) ve dérdiincii grup ise yiirliyiis sporcularindan (n=19) olusturulmustur. Gruplara
Olgim Oncesi aragtirma hakkinda bilgi verilmis, goniillii olur formu ve demografik bilgi formu
uygulanmistir. Atletlerin kisisel en iyi derecelerine (PB) bagli olarak performans diizeylerinin
belirlenmesi i¢in Uluslararast Atletizm Federasyonlar Birligi (IAAF) puan skalasi kullanilmistir.
Atletlerin gen polimorfizmi dlgtimleri igin agiz siiriintii 6rnegi alinmis, genotipleme islemi ger¢ek zamanl
PCR metotu ile gergeklestirilmistir. Verilerin analizinde SPSS 25 programi kullanilarak, anlamlilik
diizeyi p<0.05 alinmustir. Atletlerin gruplar aras1 hem genotip hem de allel sikliklarinin karsilastirilmasi
icin Ki kare test analiz yontemi kullanilmugtir. Arastirma bulgularina gére ACTN3 polimorfizminin gruplar
arasi bir farkliligin olmamasina ragmen sprint/atma/atlama grubunda RR genotip, orta mesafe grubunda
RX genotip, uzun mesafe grubunda XX genotip, yliriiylis grubunda ise RR genotip dagilimmin daha
yiiksek oldugu tespit edilmistir. ACTN3 allel dagiliminda ise, sprint/atma/atlama grubunda R alleli, orta
mesafe grubunda R alleli, uzun mesafe grubunda X allelli, yiiriiyiis grubunda R allel dagilimi daha yiiksek
saptanmigtir. ACTN3 genotip dagilimina gére PB puan ortalamalar incelendiginde, sprint/atma/atlama
grubunda RR genotip, orta mesafe grubunda RR genotip, uzun mesafe grubunda RR genotip, yiirtiyiis
grubunda ise XX genotipe sahip atletlerin en yiiksek dagilima sahip oldugu tespit edilmistir. BDNF
polimorfizminde hem genotip hem de allel dagilimlari incelendiginde gruplar arasinda istatistiksel olarak
anlaml farklilik tespit edilmemesine ragmen tiim gruplarda GG genotip dagilim oraninin en yiiksek
oldugu saptanmugtir. AA genotip tastyicilarina ise rastlanmamustir. BDNF genotip dagilimina gére PB
puan ortalamalari incelendiginde, tiim gruplardaki GG genotipe sahip atletlerin PB ortalamasinin en
yiiksek orana sahip oldugu saptanmustir. Sonug olarak elde edilen bulgular dogrultusunda ACTN3 ve
BDNF gen polimorfizmlerinin acrobik ya da anaerobik sportif bagarida etkili oldugu, ancak bahse konu
polimorfizmlerinin performans gelisim seviyesi tizerindeki etkilerinde tartigmali oldugu gézlenmistir.
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ABSTRACT

The purpose of the study is to investigate the genotype distribution and performance levels according to
genotypes of BDNF and ACTN3 gene polymorphisms, which are thought to be affecting the athletic
performance of elite athletes. A total of 64 elite athletes, 33 women and 31 men, between the ages of 18-
32, voluntarily participated in the study. The athletes participating in the study were divided into four
groups. The first group consisted of short distance, throwing and jumping athletes (n = 17), the second
group of middle distance athletes (n = 15), the third group of long distance athletes (n = 13), and the fourth
group of walking athletes (n = 19). The groups were informed about the research before the measurement,
voluntary consent form and demographic information form were applied. The International Association
of Athletics Federations (IAAF) score scale was used to determine the performance levels of the personal
best record (PB) participants. Mouth swab samples were taken for gene polymorphism measurements of
the participants, and genotyping was performed by the real-time PCR method. Using the SPSS 25
program in the analysis of the data, the significance level was determined as p <0.05. X? test analysis
method was used to compare both genotype and allele frequencies of athletes between groups. According
to the research findings, although there was no difference between the ACTN3 polymorphism groups, the
RR genotype in the speed/throw/jump group, the RX genotype in the middle distance group, the XX
genotype in the long distance group, and the RR genotype in the walking group were found to be high.
In the ACTN3 allele distribution, the R allele in the short distance/throw/jump group, the R allele in the
middle distance group, the X allele in the long distance branch, and the R allele in the walking group were
higher. When the PB scores were examined according to the ACTN3 genotype distribution, it was found
that the athletes had the highest distribution with the RR genotype in the speed / throw / jump group, the
RR genotype in the middle distance group, the RR genotype in the long distance group, and the XX
genotype in the walking group with the average PB score. When both the genotype and allele distributions
were examined in the BDNF polymorphism, although no statistically significant difference was detected
between the groups, it was observed that the GG genotype distribution rate was the highest in all groups.
AA genotype carriers were not found. When the BDNF polymorphism genotypes and PB score values
were examined, it was found that the PB average of GG genotype athletes in all groups had the highest
rate. In line with the findings obtained as a result, it can be said that ACTN3 and BDNF gene
polymorphisms are effective in aerobic or anaerobic sportive success, but the effects of these
polymorphisms on performance development level are controversial.
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SIMGELER VE KISALTMALAR

Bu aragtirmada kullanilmis simgeler ve kisaltmalar, agiklamalar1 ile birlikte asagida

sunulmustur.

Simgeler Agciklamalar

% Yiizde

X2 Ki kare

Kisaltmalar Aciklamalar

A Adenin

ACTN3 Alfa-actinin3

BDNF Beyin Kaynakli Norotrofik Faktor
C Sitozin

D Delesyon

DNA Deoksiribo niikleik asit

FAM Fluorescein

G Guanin

I Insersiyon

iGp Insan Genom Projesi

VO2max Maksimum Oksijen Kullanma Kapasitesi
O2 Oksijen

PZR Polimeraz Zincir Reaksiyonu
RAAS Renin Anjiyotensin Eldesteron Sistemi
RNA Riboniikleik Asid

SNP Tek Niikleotid Polimorfizmi

T Timin

Vd. Ve Digerleri



1. GIRIS

Tiim diinyada oldugu gibi iilkemizde de spora ilgi arttikga, atletik performans ve bu
performansi etkileyen faktorlerin 6nemi de artmaktadir (Koku, 2015; Kellmann ve digerleri,
2018). Sportif basari; genetik, gevresel, psikolojik ve epigenetik gibi faktorler altinda
siiflandirilmaktadir (Ding ve Gokmen 2019; Ulucan, 2016; Lopez-Leon, Tuvblad ve
Forero, 2016). Atletik performans, bireyin dogustan sahip oldugu genetik o6zelliklerin,
sonradan kazandigi ¢evresel faktorlerin ve yasam bigiminin ortak birlesimidir (Bayraktar ve
Kurtoglu, 2009). Atletik performans ile ilgili giincel arastirmalar kisilerin performansina
onemli derecede katkida bulunan genetik varyantlar tizerine odaklanmaktadir (Ahmetov ve
digerleri, 2013; Bulgay ve digerleri, 2020a; Cerit, 2021). Aerobik dayaniklilik, sprint,
kuvvet, kas lifi tiplerinin dagilimi, kan basinci, kas i¢i ve kaslar aras1 koordinasyon ve
motivasyon gibi bireysel 6zellikler yiiksek oranda genlerden etkilenmektedir (Kaman ve
digerleri, 2017; McCauley ve digerleri, 2009; Rigat ve digerleri, 1990; Ahmetov ve digerleri,
2013; Cerit, 2021).

Insan Genom Projesi’nin (IGP) sonlanmasinin ardindan genetik varyasyonlar ile atletik
performans arasindaki iliskinin incelenmesi ¢ok daha fazla onem kazanmistir (Ahmetov ve
digerleri, 2015). Bu projenin tamamlanmasi ile birlikte genlerin yaklasik olarak sayist,
lokasyonlar1 ve yapilar1 hakkinda 6nemli bilgilere ulasilmistir (Bulgay, Cetin ve Ergiin,
2020b). Ozellikle son yirmi yil igerisinde atletik performans ve genetikle iliskili alanlarda
yapilan ¢alismalarin sayisi artmaya baslamistir (Bulgay ve digerleri, 2020a). Spor genetigi;
atletik performansa etki eden aday genlerin belirlenmesi, etki mekanizmalarinin
aydinlatilmas1 ve atletik performans yatkinliklarinin belirlenmesine iligkin yapilan
arastirmalarin tiimiinii kapsamaktadir (Kaman ve digerleri, 2017; Koku, 2015). Spor genetigi
alaninda yapilan arastirmalar, atletik performans gelisimi i¢in bazilarinin 10.000 saat,
bazilarinin ise daha az siire antrenman yaparak basariya ulasmasinin temelinde s6z konusu
genetik farkliliklarin oldugunu ifade etmektedir (Cerit, 2021; Cerit ve Cakiroglu, 2019;
Bulgay ve digerleri, 2020b).

Sportif performans: etkileyen aday genlerin belirlenmesi her gegen yil bilim insanlar1 i¢in
yogun bir aragtirma konusu olmustur (Bulgay ve digerleri, 2021a). Bugiine kadar yaklasik
olarak 250 genin atletik performans tizerinde etkisi oldugu disiiniilmektedir. S6z konusu

genlerden yaklasik yirmi tanesi elit diizeyde performans ile iligkilendirilmistir (Ahmetov ve



digerleri, 2015; Ulucan, 2016a). Atletik performansla iliskili genetik lokasyonlarin
belirlenmesine iligskin farkli popiilasyonlar ve parametreler lizerinde yapilan aragtirmalar
halen devam etmektedir (Ulucan ve digerleri, 2015). Ozelikle sporcularin atletik performans
gelisiminde etkili oldugu diistiniilen iki 6nemli aday genler ACTN3 ve ACE genlerine iliskin
yapilan ¢aligmalarin sayist oldukga fazladir (Cerit, 2021; Ulucan, 2016; Ortiz ve digerleri,
2020; Bulgay ve digerleri, 2020a). Yiiksek hizda kas kasilmasi ve yiiksek gii¢ liretimi i¢in
belirleyici bir faktor olan ACTN3 gen polimorfizmi, RR (hizli kasilan kas lif tipi b), RX (hizli
kasilan kas lif tipi a) ve XX (yavas kasilan kas lif tipi) genotip olarak siniflandirilmaktadir.
Yapilan bazi arastirmalar incelendiginde, 577R (C) R alleli ve CC (RR) genotipe sahip
bireylerin sprint, atma ve atlama odakli anabolik yapida sportif performansa, 577X (T) X
alleli ve TT (XX) genotipe sahip bireylerin ise dayaniklilik odakli sportif performansa uyum
sagladiklari tespit edilmistir (Ulucan, 2016a; Cerit, 2020a; Ahmetov ve digerleri, 2013).
Bugiine kadar yapilan birgok arastirmada elit sporcular ve sedanter bireyler arasinda sprint,
kuvvet, giig, dayaniklilik gibi parametreler arasinda dikkate deger genetik farkliliklar oldugu
gozlemlenmistir (Ahmetov ve digerleri, 2011; Ahmetov ve Fedotovskaya 2015; Eynon ve
digerleri, 2009).

Spor bilimcilerin son zamanda ilgi duydugu ve sportif performansa etki edebildigi diistiniilen
bir bagska aday gen ise beyin kaynakli norotrofik faktor (BDNF) genidir. Yapilan bir
arastirmada, BDNF’nin farkli egzersiz yiiklerinde serum etkisini degistirebildigi ifade
edilmektedir (Oztasyonar, 2017). Bu da bize egzersizin BDNF’nin serum diizeyi iizerinde
etkili olabilecegini gostermektedir. Ancak egzersizle artan BDNF 'nin performans iizerine
etkisi ile ilgili heniiz net bir iliskinin belirlenmedigini ifade eden arastirma da bulunmaktadir
(Bulgay ve digerleri, 2020b). BDNF'nin atletik performans tizerindeki etkisinin, spor
biliminde yeni bir arastirma konusu olabilecegi ve gelecekte sporda basari igin aday
genlerden birisi olabilecegi 6ngoriilmektedir (Ulucan, 2016b).

Spor genetigi alaninda yapilan arastirmalar kisinin ulasabilecegi optimum performansa en
dogru ve sistematik antrenman bilimi uygulamalar1 dogrultusunda bile belirli bir seviyeye
kadar ulasabilecegini, sporcunun performans gelisim seviyesinin genetik kapasitesi ile sinirli
oldugunu gostermektedir. Bu noktada, iistiin yetenekli sporcunun tespit edilmesinde,
bilimsel antrenmanlari tasarlayabilmek amaci ile mevcut fizyolojik ve fiziksel durumunu
ortaya koyabilmek, uygulanan antrenman programlarinin etkinligini takip edebilmek,

maksimum performansini 6n gérebilmek ve sporcunun giiglii veya zayif yonlerini ortaya



koyabilmek ag¢isindan yetenek tanimlama ve performans 6lgme ve degerlendirme kriterleri
fazlasiyla 6nem tasimaktadir. Sporcularin performanslari ve antrenman uygulamalarinin
yukarida belirtilen anlamda takipleri ve bransa o6zel, alan ve laboratuvar performans
testlerinin uygulanmasinin yani sira, genetik testlerin de yapilmasmin yiiksek performans

seviyesine en kisa zamanda ulasilmasina katki saglayabilecegi 6ngoriilmektedir.

Sporcularin  sahip oldugu genotip ve/veya allel etkisinin yansimalarinin (fizyolojik
ozelliklerin  genetik  parametrelerle karsilastirilarak), uygun antrenman  modeli
belirlenmesine katki saglayacagini ve bahse konu ¢alismanin sporcular, antrenérler, spor

bilimciler ve literatiir diinyasi i¢in 6nemli olacagini diisiinmekteyiz.

Spor genetigi alaninda yapilan arastirmalar incelendiginde, ACTN3 ve BDNF genlerinin elit
atletlerin performansiyla ilgili olarak siirli literatiir bilgisi yer almaktadir. Bu baglamda,
yapilan aragtirmanin amaci Tiirkiye Atletizm Federasyonu’na baglh elit atletlerde ACTN3
rs1815739 ve BDNF rs6265 gen polimorfizmlerinin genotip ve allel dagilimlarini
belirlemektir. ikincil amag ise, sporcularin genotip dagilimlarina gére PB puan degerlerini
incelemektir. Atletizm bransinda yer alan sprint/atma/atlama, orta mesafe, uzun mesafe ve
yuriiytis disiplinlerinin degerlendirilmesi ile elde edilen genetik bulgularin daha sonra

yapilacak aragtirmalara da rehberlik edebilecegi kanaatindeyiz.






2. GENEL BILGILER

Bu boliimde, gen, genetik, genom, insan genom projesi, Spor genetigi, tekli nikleotid
polimorfizmi (SNP), epigenetik, genotip ve fenotip, atletik performansi etkileyen faktorler,
atletik performans gelisiminde genetigin etkisi, sprint/gii¢/kuvvet ve dayaniklilik
performansina etki eden genler, ACTN3 polimorfizmi ve son olarak BDNF polimorfizmi

hakkinda literatiir bilgisi sunulmustur.

2.1. Gen

Genlerimizin kaynagi, canliligin kékeni kadar (yaklasik 3,5 milyar yillik) gegmise dayalidir.
Genler, kusaktan kusaga aktarilan kalittim birimidir. Gen, yapisal ya da katalitik islevli bir
(ya da daha fazla) polipeptit veya bir RNA gibi son iiriniin 6zgiin primer dizilimini kodlayan
DNA parcasidir. Gen terimi 1990 yilinda Danimarkali bilim adami Wilhelm Johannsen
tarafindan ortaya konmustur (Ekmekgi, 2006; Ates, 2016). Gen ad1 verdigimiz yapilar DNA
molekiiliinden olusur. DNA molekiilii 6zel proteinlerle g¢evrilir, paketlenir ve kromozom
adimni verdigimiz yapilart olusturur. Yani genler DNA adi verilen molekiillerden olusur ve

genler bir araya gelerek kromozomlari olusturur (Cerit, 2019; Ulucan ve digerleri, 2015).

Insan DNA’s1 23 ¢ift kromozom halinde paketlenmistir. Tiim genler kromozomlar iizerinde
belirli bolgelerde yer alirlar. Genlerin bulunduklar1 bu bolgelere lokus adi verilmektedir.
Genetik bilginin, bir gen lokusunda goriilen farkli formlarina allel adi verilmektedir. S6z
konusu yapi, genin anneden ya da babadan gelen kopyasini temsil etmektedir.
Hiicrelerimizde anne ve babamizdan gelen kromozomlara homolog kromozom denir. Yani
ayn1 genden iki kopya bulunur. Bu nedenle gen lokusunda iki allel bulunmaktadir. Anne ve
babadan gelen her iki allelin ayni olmas1 durumuna homozigotluk, iki allelin farkli olmasina
da heterozigotluk olarak tanimlamaktadir (Cerit, 2021; Ates, 2016). Anneden ve babadan
gelen genler birbiri ile etkilesime girerek aday genin etkilerinin bizlerde pozitif/negatif veya
kismi olarak ortaya ¢ikmasini saglamaktadir. Bir bireyin genetik yapisinin ve gozlenebilir
fizyolojik, morfolojik ve biyokimyasal 6zeliklerinin yansimasi da fenotip olarak adlandirilir.
Genotip, fenotipin temelindeki genetik bilgiyi tanimlamaktadir. Genotip ve fenotip belirli
bir gen lokusundaki genetik bilgiyi tanimlar (Vogel ve digerleri, 2013).



2.2. Genetik

Genetik; genlerin yapilarini, islevlerini, genlerde meydana gelen degisimleri ve genlerin
diger hiicrelere aktarilmasini inceleyen bilim dalidir. 1953 yilinda DNA’nin molekiiler
yapist Watson ve Crick tarafindan kesfedildikten sonra genetik bilimi hizla gelisme
gostermistir. Ayrica, DNA’nin yapisinin aydinlatilmasi ile genetik bilginin okunabilir,
depolanabilir ve nesilden nesile aktarabilir olmasini saglayan DNA’nin replikasyonu da

aydinlatilmistir (Ulutin, 2005; Ekmekgi, 2006; Ates, 2016).

2.3. Genom

Bir canlinin hiicresindeki toplam genetik yapisina genom denilmektedir. Her organizma, o
organizmanin bir yasam 6rnegini insa etmek ve siirdiirmek i¢in ihtiya¢ duydugu biyolojik
bilgiyi igeren bir genoma sahiptir. insan ve tiim diger hiicresel yasam formlarinin genomu,
riboniikleik asit (RNA) genomuna sahip olan birka¢ viriis disinda, deoksiriboniikleik asit
(DNA) yapilidir. DNA ve RNA, niikleotid denilen monomerik alt birim zincirlerinden
olusan polimerik molekiillerdir. Genel olarak sdylemek gerekirse DNA ve RNA’nin
niikleotid dizilerinin yapi taslar1 genom i¢inde bulunan bilgiyi olusturur ve daha kii¢iik gen
denen birimlere boliinlir. DNA birbiri etrafina dolanan iki sarmal ya da helezondan olusur,
insan ve diger gelismis organizmalarda sirali ya da dizilimler seklinde bulunur. Her bir
sarmal; adenin, sitozin, quanin ve timin bazlarinmn tekrarlarindan olusur. Ug bazin fakli
dizilim kombinasyonlar1 (triplet) farkli proteinleri kodlar. Bu degisim ya da yapilanma,
protein ¢esitliliginin, dolayistyla genomun farkliliginin temel yapi tagidir. Her bir proteinin
dizilim farklilig1 farkli biyokimyasal zincir reaksiyonunu baglatir. Bu olay transkripsiyon ve
translasyon olarak iki sathada gergeklesir (Ulutin, 2005; Venter ve digerleri, 2001; Cerit,
2021; Yulug, 2002; Mukherjee, 2020; Roth, 2012; Wackerhage ve digerleri, 2009; Ates,
2016).

Transkripsiyon; genin RNA kopyasmin ¢ikartilmasidir. Translasyon ise bu RNA
kopyasindan aminoasit dizisi ile protein sentezlenmesi olayidir. Hiicre cogalmasini
olusturan safhalar ise mitoz ve mayoz boliinmedir. Her hiicrenin bdliinerek ¢ogalmasinda
genomun Oncelikle biitininin kopyalanmasi gerekir. DNA replikasyonu denen bu olay
sirasinda olas1t mutasyonlarin engellenmesi i¢in, trankripsiyon ve translasyonun en dogru

sekilde yapilmasi gerekir. S6z konusu yapilanma esnasinda herhangi bir sekilde aminoasit



zinciri tamamlanamadiginda (stop kodon) bazi kimyasal ve fiziksel faktorler genomda
mutasyon gelisimine neden olabilmektedir. Canli viicudu bu olayla da kismi olarak bas
edebilir ve bu siiregte DNA tamir enzimleri devreye girer. Bu tamir enzimleri yeterli
caligmazsa veya hasar ¢ok biiyiikse olusacak mutasyon gelecek nesillere aktarilir. Olusan
mutasyon yasami devam ettirebilecek kapasitedeyse canli yasar. Genom degisimi
(rearrangement) ile birlikte olan rekombinasyon ve mutasyonlar insan evriminin temelini
olusturur (Ulutin, 2005; Venter ve digerleri, 2001; Chial, 2008; Quin, 2016; Guth ve
digerleri, 2013; Ates, 2016).

2.4. insan Genom Projesi (IGP)

Insan Genom Projesi (IGP), insanin tek bir hiicresinde bulunan DNA’nin kesfedilip
dizinlemesini i¢eren bir projedir. Kendi genetik ¢cevremizi kesfederek hayatimizi anlayacak
ve iyilestirecek yararli kaynaklarin farkina varmamizi saglamak i¢in yapilmistir. Bu projenin
en Onemli hedefi, nasil olustugumuzdan, biyldiigiimiizden, yasadigimizdan ve
6ldiigiimiizden sorumlu olan kalitimin en temel iinitesi olan genlerimizin siralamasini ve
yerlerini belirlemek olmustur (Ulutin, 2005; Venter ve digerleri, 2001; Cerit 2021; Yulug,
2002; Mukherjee, 2020; Roth, 2012; Wackerhage ve digerleri, 2009; Ates, 2016).

Biyoloji ve tip bilimlerinde IGP en anlaml1 proje olarak anmilmaktadir. Bu konunun temel
yap1 taglarin ilk olarak Groger Mendel yirminci yiizyilin baslarinda atmistir. Genomun ve
genetik bilginin anlagilmasi bu prensiplerle olusmustur. Kabaca dort yarim yiiz yila bdliinen
genetik bilginin anlagilmasi sirasindaki ilk ¢eyregi hiicresel temelin kurulmasi, ikinci ¢eyregi
kalittmin molekiiler temelinin atilmasi, ucuncu ¢eyregi kalittmin bilgisel temelinin
¢oziilmesi olusturur. Ugiincii ¢ceyrek ayni zamanda genlerdeki bilginin okunma temeline
dayanan mekanizmalarin bulunmasi, rekombinant DNA teknolojisinin geligsmesi ile genlerin
klonlanmasi gibi 6nemli gelismeleri de kapsamaktadir. Tiim genetik bilginin olusturularak
aciga cikmasi ve desifre edilmesi ise son g¢eyrek yiizyillda olmustur (Wackerhage ve
digerleri, 2009; Ulutin, 2005; Venter ve digerleri, 2001; Cerit, 2021; Mukherjee, 2020; Roth,
2012; Akkog, 2017; Yulug, 2002; Beunen ve digerleri, 20003; Ates, 2016).

Amerika Birlesik Devletleri’nde Enerji Bakanlig1 ve Ulusal Saglik Enstitiisii gdzetiminde
toplam 15 yili kapsayan bu projenin ilk bolimi 1993-1998 yillar1 arasinda bes yilda

tamamlanmistir. Sonraki ikinci bes yillik boliim 1998-2003 yillarinda tamamlanmigtir.
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ABD, Avrupa Birligi Ulkeleri, Rusya, Japonya, Kanada, Cin, Avustralya gibi iilkelerin ortak
katilimiyla genomla ilgili bilgi verilerinin paylasilmasi bu projenin gelismesine katkida
bulunmustur. Sonraki bes yilda ise ortak resmi iilkelerin katilimiyla gergeklestirilen proje
toplantisina Celera Genomics firmasinin da bagimsiz 6zel firma olarak katilmasi bu projenin
¢ok daha hizl ilerlemesine vesile olmustur. Nihai olarak 2001 yilinda insan DNA dizisinin
elde edilen tiim bilgileri son haliyle tiim diinyaya bir basin toplantisiyla sunulmustur. Temel
bilimlerin en énde gelen dergilerinden biri olan Nature dergisinde “Insan Genomunun Ilk
Dizileri ve Analizleri” basligtyla bugiine kadar elde edilen sonuglar yaymlanmistir. Bir diger
dergi de Science olup, yine 2001 yilinda bu dergide de “Insan Genom Dizisi” bashgiyla
yayinlanmistir (Yulug, 2002; Wackerhage ve digerleri, 2009; Akkog, 2017; Ulutin, 2005;
Venter ve digerleri, 2001; Cerit, 2021; Beunen ve digerleri, 2003; Mukherjee, 2020; Roth,
2012).

Proje neticesinde 6grenilen bilgi ve yenilikleri kisaca siralayacak olursak; en sasirilan bilgi
insan genomunun sadece 20.000 ile 25.000 protein kodlayan gen igeriyor olmasidir. Bu
zamana kadar tahminler yaklasik olarak 100.000 gen icerdigi yoniindeydi. Genom tiim
bireylerde %99,9 olarak benzerlik gosterir. %2’ den daha az genom gen kodlama gdrevini
listlenir. Insan genleri birden fazla protein iiretmek icin elverislidir. Insan hiicreleri 20.000
ile 25.000 genin 80.000 ile 100.000 arasinda protein {iretmesine izin verir (Wackerhage ve
digerleri, 2009; Beunen ve digerleri, 2003; Ulutin, 2005; Akkog, 2017; Venter ve digerleri,
2001; Cerit, 2021; Yulug, 2002; Quin, 2016; Guth ve digerleri, 2013; Mukherjee, 2020;
Roth, 2012).

Bunlarin yan sira agiga c¢ikan gerceklerden birisi de sudur ki; insan genlerinin yarisindan
fazlasinin islevlerinin bilinmemesidir. Bir diger edinilen bilgi ise; birinci kromozom en fazla
sayida geni bulundururken, Y kromozomu ise en az geni bulundurmaktadir. Bugiine kadar
FABP4 ve FTO geni gibi binlerce hastalik geni tanimlanmis, kromozomal lokasyonlari
haritalandiriimistir (Ates, 2016; Quin, 2016; Guth ve digerleri, 2013; Yulug, 2002; Ulutin,
2005; Venter ve digerleri, 2001; Cerit, 2021; Mukherjee, 2020; Roth, 2012; Wackerhage ve
digerleri, 2009; Akkog, 2017).



2.5. Spor Genetigi

Spor genetigi giinlimiizde yetenegin belirlenmesinde, gelistirilmesinde ve uygun antrenman
modellerinin (programlarinin) hazirlanmasinda kullanilan 6nemli bir biyolojik belirtegtir
(Bulgay ve digerleri, 2020a). Bir baska deyis ile sporcularin ne tip fizyolojik 6zelliklere
yatkin olduklarini, bunlarin st limitlerini, darbeye bagli olmayan yaralanmalarin
Ongoriilmesini, ne tip besinlerle kardiyovaskiiler sistemlerine destek olunabilecegi

Ongoriilerinin ortaya ¢ikarilmasi yoniindeki aragtirmalart igermektedir (Ulucan, 2016a).

Bu bilgilere IGP 1990-2003’ten alinan detayli calismalarin sonuglar1 neticesinde
ulasilmistir. S6z konusu projenin tamamlanmasindan sonra atletik performans ve gen iliskisi
arastirmalar1 onem kazanmustir. Spor genetigi alanindaki arastirmalarin ilk asamada; atletik
performansa etki eden aday genlerin veya genetik bdlgelerin belirlenmesi, ikinci asamada,;
belirlenen ve aday olarak onerilen genetik bolgelerin farkli spor branglarini da igine alacak
sekilde basarili sporcularla ve amator bireylerin karsilastirilmasi, {igiincii asamada ise; aday
genlerin farkli popiilasyonlar iizerindeki etkilerinin arastirilmasi hedeflenmektedir (Ulucan

ve digerleri, 2015; Ulucan ve digerleri, 2014; Ahmetov ve digerleri, 2015).

Diinya’da ve Tiirkiye’de bu alanda birgok calisma yapilmis ve aragtirmalara halen devam
edilmektedir. Spor genetigi arastirmalari, atletik performansa etki eden genlerin
belirlenmesi, etki mekanizmalarinin ¢6éziimlenmesi ve sporcularin atletik performans
yatkinliklarinin belirlenmesi gibi ¢aligmalarin biitiiniinii kapsamaktadir (Ulucan, 2016a;

Cerit, 2020b; Koku, 2015; Bulgay ve digerleri 20021Db).

Genetik varyasyonlarin bulunup, bireysel egzersiz planlarinin olusturulmasi sporda iist
diizey basar1 kazanilmasi i¢in biiyiik 6nem tasimaktadir. S6z konusu genetik 6zelliklerin
belirlenmesi, atletik faaliyetler ile baglantilarinin saglanmasi bireylerin daha etkin sekilde

uygun spor dallarina yénlendirilmesine olanak saglayacaktir (Ozveren, 2016; Cerit, 2006).
2.5.1. Tek niikleotid polimorfizmi (TNP)

DNA molekiilii niikleotid adi verilen kii¢iik molekiillerden olusmaktadir. Yalmzca 4 ¢esit
niikleotid yapitast vardir. Bunlar; adenin (A), tiamin (T), sitozin (C) ve guanin (G)’ dir. So6z

konusu bazlar hayvanlardan bitkilere tiim canlilarda aymdir. Ornegin; bir insandaki G yapitas,
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her agidan bir kutup ayis1 ile tipatip benzerdir. Farkliliklar dizilimlerdeki degisimlerden
kaynaklanmaktadir. Canlilarin dizilimleri %99,9 oraninda benzerlik gésterirken, farklilik sadece
%0,1 seviyesindedir. Bu farkliliklar hiicrede bazen kendiliginden meydana gelirken bazen de
ebeveynlerden aktarilmaktadir. Meydana gelen bu degisimlerin oranlarina polimorfizm (¢ok
bigimlilik) ad1 verilmektedir (Cerit, 2021; Ates, 2016).

Polimorfizm, genetik terminolojisinde birkag bigimde karsimiza ¢ikmaktadir. Bunlardan biri
daha genel anlamda olan genetik polimorfizm kavramidir. Bir popiilasyonda, bir genin farkli
allellerine bagli, genetik olarak belirlenmis iki ya da daha cok alternatif fenotipin
goriilmesidir. Kisaca polimorfizm, bir 6zelligi belirleyen bir genin sikliginin en az %]l
olmasi seklinde ifade edilmektedir. Polimorfizme verilecek en giizel 6rnek kan gruplarinin
Olusumuna neden olan gendeki degisimdir. Kan gruplarimin farklilik gostermesi, yani
bazilarinin kan grubunun A, bazilarinin da B veya 0 grubuna dahil olmasi polimorfizmle
aciklanmaktadir (Dib, 1996; Ulucan ve digerleri, 2014).

2.5.2. Epigenetik

Son yirmi yildir molekiiler genetik ve biyolojide en ¢ok arastirilan konulardan biri de
epigenetik mekanizma olmustur. Epigenetik kavrami, DNA dizisinde herhangi bir degisiklik
bulunmadigi halde kalitsal oldugu goriilen Ozellikler epigenetik arastirmalar ile
incelenmektedir (Bloch and Zimmer, 2012). DNA metillenmesi ve histon asetillenmesi iki
onemli epigenetik mekanizmadir. DNA metillenmesi, metil gruplarinin DNA molekiiliine
eklenmesi ile gerceklesir. DNA metilasyonu, bir genin dizisinde herhangi bir degisiklik
olmadan genin fonksiyonunu degistirebilmektedir (Cerit, 2021). Spor genetigi alaninda
yapilan arastirmalarda, genlerle ilgili bir genetik test sonucu ve performans arasinda bir zitlik
ortaya ciktiginda, o genin veya genlerin metilasyona ugrayip ugramadigina bakilmasi

gerektigi bildirilmistir (Murell ve digerleri, 2005; Reik, 2007).

2.6. Sportif Performansi Etkileyen Faktorler

Sporda performansi etkileyen faktorler, bilim insanlarinin 6nemli arastirma konularindan
biridir. Sportif performansin, ¢ogu arastirmaci tarafindan karmagsik bir yapi igerdigi
diistiniilmektedir. Bunlardan g¢evresel, epigenetik ve psikolojik faktorler, sportif basariy1
olumlu etkiledigi gibi olumsuz da etkileyebilmektedir (Kaynar ve digerleri, 2018). Atletik
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performans konusundaki giincel arastirmalar, bireylerin performansina onemli Olcilide
katkida bulunan genetik varyantlara da odaklanmakta ve performansi artiran aday gen
polimorfizmini belirlemek igin de arastirmalar yapilmaktadir. Bagarili sporcularin genetik
profillerinin ve bu genetik parametrelerin atletik performansa etkisinin belirlenmesi elde
edilen bulgulara gore 6nemli oldugu arastirmacilar tarafindan bildirilmistir (Bulgay ve
digerleri, 2020a). Bu baglamda, sportif performansi etkileyen unsurlar literatiire gore i¢sel

ve digsal faktorler olmak {izere ikiye ayrilir (Bouchard ve digerleri, 1992; Koku, 2015).
2.6.1. icsel faktorler

Genel anlamda insanda mevcut olan, kismen kalitsal gelen, zaman iginde kiigiik degisikliklerle
farklilasabilen ve disaridan iizerine etki imkani ¢ok smirli olan veya hi¢ etki yapilamayan
faktorlerdir. Yas, cinsiyet, anatomik yapi, gen polimorfizmi, zeka, lokomotor sistemin durumu,
psikolojik etmenler, fiziksel uygunluk, denge, otonom sinir sistemi, salgi bezlerinin
fonksiyonlari, metabolizma, enerji kullanim mekanizmalari, organ sistemlerinin durumu, alerji,
noromiskuler ileti hizi, kardiyovaskiiler yap1 ozellikle igsel faktorlerin en baslicalaridir
(Bayraktar ve Kurtoglu, 2009). Bu listeyi uzatmak ve detaylandirmak ¢ok miimkiindiir. Igsel
faktorleri objektiflestirmek olduk¢a zor oldugundan performans iizerine etkilerini
hesaplayabilmek ve yapilabilecek degisiklikleri tiimiiyle 6ngorebilmek neredeyse imkansizdir
(Bayraktar ve Kurtoglu, 2004).

2.6.2. Digsal faktorler

Insanm viicudundan ve yapisindan kaynaklanmayan disaridan gelen ve bu nedenle de dolayl
yolla sportif performansi fiziksel veya psisik bilesen {izerinden etkileyen faktorlerdir. Digsal
faktorler iizerine olan etkimiz, i¢sel olanlara gore ¢ok daha fazladir. Birgogunu uygun sartlar
ve miidahalleler ile degistirmek ve gelistirmek miimkiindiir. Dolayist ile sportif performansi
artirmak amaci ile digsal faktorlerde olumlu degisiklikler yapmak hem daha kolay olacak
hem de daha etkin sonuglar yaratacaktir (Bayraktar ve Kurtoglu, 2004). Her bir faktoriin
kisiye gosterecegi etki farkli olabilir. Bir faktdriin A sporcusunun performansina olumlu

etkide bulunabicegi gibi B sporcusu i¢in performansi diisiiriicii etki gosterebilir.

Sayilart igsel olanlara gore ¢ok daha fazla olan digsal faktdrlerden bazilari; iilkenin spor

politikasi, irtifa, havanin nem durumu, spor dalinin kurallar1 ve kosullari, sicaklik, iklim,
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malzeme, seyirci, sosyal cevre, arkadaslik, aile, tim ekonomik bilesenler, beslenme,
gecirilmis yaralanmalar, doping, ergojenik yardim, seyirci, jetlag, bos zamanlari
degerlendirme yontemleri, akademisyenler, cinsellik, rol model belirleme, takdir edilme
giidiisti, antrenman modelleri, antrenman siddeti, kapsami, yogunlugu, sikligi, 1sinma,
esneklik, antrendr, antrendr ve sporcu iletisimi, dinlenme araligi, soguma, uyku diizeni ve
kalitesidir (Bayraktar ve Kurtoglu, 2009; Bayraktar ve Kurtoglu, 2004; Kalkan ve Zekioglu,
2017).

Bireysel sporlarda, 6zelikle atletizmde atletik performans degerlerini tespit etmek, bunlar
izerine etki edecek receteler diizenlemek ve takip etmek takim sporlarina gore ¢ok daha kolaydir
(Ozkara, 2002). Sportif performans arttirilmak istendiginde hem i¢sel hem dissal faktorler
birlikte degerlendirilerek bir yol izlenmelidir. Biri goz ardi edildigi zaman bir adim geride

kalinmig olunacaktir. Unutulmamalidir ki sportif performans ¢ok etkenlidir (Mutlucan, 2016).

2.7. Atletik Performansa Genetigin Etkisi

Atletik yetenegi ortaya cikaran aday genler elit diizeyde performans gosteren sporcularda
kullanildiginda, antrenman uygulamalarinin kapsam ve siddetini, sahaya yansimasini ortaya
¢ikarabilecek onemli ipuglaridir. Yapilan arastirmalar tist diizey sporcularda genetik ve atletik
performans arasindaki iliskiyi incelemis olsa da bundan sonra yapilacak genetik arastirmalar,
daha erken donemde cocuk ve ergenlere yonelik olacaktir. Gelecekteki sportif basarty1 tahmin
etme ve dogru ydnlendirme fikrini giderek yaygimlastiracaktir. Ulkemizde bu alanda yapilan
arastirmalar yeterli diizeyde olmadigindan spor genetigi agisindan genetik havuzdan bahsetmek
olduk¢a zordur. Yapilan arastirmalar ve genetik taramalarin amaci, olimpiyat sporcusu olma
yolunda ilerleyen bireylerin giiglii ve zayif yonlerini belirlemektir (Koku, 2015; Ulucan, 2016a).

Performans ile iligkili olabilecek genlerden bazilar1 Cizelge 2.1°de verilmistir.
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Cizelge 2.1. Genlerin, yap1, fonksiyon ve performansa etkisi

Karakter Genetik Faktorlerin Etkisi
Uzunluk, kol uzunlugu Yiksek
Gogiis genisligi Orta-Diisiik
Kas biiytikliigi Yiksek

Kas fibril yapist Yiksek
Mitokondri/Kas gr basina Diisiik

Kalp kasi kiitlesi Yiksek
Akciger biytikliigii ve fonksiyonel hacmi Yiiksek
Enerji kullanimi i¢in enzim aktivitesi Orta-Yiiksek
Istirahatte kalp hiz1 Yiiksek

Kas basinci Orta
Akcigerde hava sirkiilasyonu Orta

Kas giicii Yiksek

Kas dayanikliligi Orta-Yiiksek
Kasilma hiz Orta

Denge Diisiik
Eklem esnekligi Yiiksek
Reaksiyon zamani Orta-Diigiik
Aerobik dayaniklilik Orta-Yiiksek
Anaerobik dayaniklilik Orta

(Bayraktar ve Kurtoglu, 2011).

Sportif performans seviyesinin yiiksek oranda genetik 6zeliklere bagli olmasi son derece
onemli bir bulgudur. Buna 6rnek olarak bir¢ok spor dalinda kritik olan boy uzunlugu %80
oraninda kalitsallik gostermektedir (Silventoinen ve digerleri, 2008; Cerit, 2021).
Arastirmalar, atletik basar1 i¢in 6nemli bir diger parametre olan viicut tiplerinin de kalitsal
oldugunu bildirmislerdir (Peeters ve digerleri, 2007). Bunlarin yan1 sira kas kuvvetinin %30-
80 (Hughes ve digerleri, 2011), anaerobik gii¢ ve kapasitenin ise %30-90, atletik
performansin ise %66 oraninda genetik ozeliklerden etkilendigi bilinmektedir (Costa ve
digerleri, 2012; Cerit, 2020a).

Atletik performans genlerle giiglii bir bag kurmaktadir. Dogu Afrika kokenliler mesafe
kosuculari, Bat1 Afrika kokenliler ise sprint kosucularidir. Afrikali siyahi sporcular beyaz
tenli rakiplerine oranla genetik olarak daha avantajlidir. Bu yiizden kisa siireli, hizli kasilan
ve hizli reaksiyon gosterilen aktivitelerde daha basarili olduklari goézlemlenmistir

(Mcdoughall, 2009; Cerit, 2021).

Sportif bagarinin hem olugsmasinda hem de gelismesinde genetik faktdrlerin katkis1 yapilan
aragtirmalar ile bildirilmistir (Ulucan, 2016a). Bir mili 4 dk’nin altinda kosan ilk kisi Sir
Roger Bannister’a ait olan “’Sporcular esit dogmaz.”’ ciimlesi siiphesiz gliniimiizdeki

gelisimlerden oldukcga uzaktir. Ayrica sadece sporcular degil, hi¢ kimse esit dogmaz, genetik
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yapilar1 ayni olan tek yumurta ikizler bile kendisine 6zel bir yapiya sahiptir (Varlet ve
digerleri, 2009).

Genlerin sportif performansa etkisine en iyi 6rneklerden bir tanesi de 1960-1972 yillart
arasinda dort Kig Olimpik Oyunlarinda kros-kayak bransinda iistiin basarilar elde etmis olan
Finlandiyali Eero Mantyranta’dir. Sporcu 1960-1968 yillarinda 4x10 km takim
yarismalarinda 1960°ta 1 altin, 1964°’te 1 giimiis ve 1968 yilinda 1 bronz madalya, 1964
yilinda 15 ve 30 km miisabakalarinda 2 altin madalya ve 1968 yilinda ayn1 yarista olmak
tizere 1 glimiis ve 1 bronz madalya kazanmistir. Yapilan test sonucuna goére doping yaptigi
gerekgesiyle kariyeri sona ermistir. Ancak daha sonra yapilan medikal testlerde
“Polycythemia vera’’ tiirii kan kanseri oldugu ortaya ¢ikmistir. Buna gore sporcuda oksijen
tastyan eritrositlerin yapimindan sorumlu olan eritropoetin (EPO) hormonunu algilayan
molekiildeki bir farklilik, sporcuda hematokrit sayisinin olmasi gereken degerin %20-25
kadar fazla olmas1 nedeniyle enerji metabolizmasinda sporcuya iistiin bir avantaj saglamistir

(De la Chappelle ve digerleri, 1993).

2.7.1. Sprint, gii¢ ve kuvvet performansina etki eden genler

Sprint, atmalar ve atlamalar gibi yiiksek siddetli ve kisa siireli aktiviteler cogunlukla anaerobik
metabolizmaya dayanir. Kuskusuz en kisa zamanda en fazla giicii ortaya ¢ikarmak biiyiik dl¢tide
kas giiciine bagli bir eylemdir. Arastirmalar, yiiksek performans gosteren sprint, atma ve atlama
brangindaki sporcularda hizli kasilan fibril tiplerinin ve fosfojen (ATP-CP) enerji sisteminin
daha baskin oldugunu bildirmistir. Kas fibril tipi ve egzersiz metabolizmasi, kas giicli ve
reaksiyon zamani gibi degiskenlerin tabaninda genetik faktorlerin rolii bulunmaktadir (Cerit,
2021). Genetik ile sprint/gii¢ performansi arasindaki iliski konusunda daha detayli bilgiye sahip
olmak i¢in sporcularin gen polimorfizmini kesfetmek, arastirmacilar arasinda popiiler bir konu

olmustur (Chen ve digerleri, 2020).

Sporcular iist diizey performansa ulagsabilmek i¢in bransa uygun genetik potansiyele sahip olsa
bile, uygun olmayan bir yasam tarzi veya yanlis antrenman ile sportif basar1 elde etmesi zor
olacaktir (Egesoy ve digerleri, 2013; Foody ve Savulescu, 2007). Genetik dizilim her sporcuya
gore degisir. Sporcular arasindaki bu farkliliklar, karsilastiklar1 uyarilar veya reaksiyonlar
(reaksiyon zamani, kan basinci, antrenman yiikleri, ¢evre uyumu, beslenme sekli, kas lif tipleri

vb.) lizerinde farkl diizeylerde etkilere neden olabilir (Cerit, 2019). Bu yiizden sporcularin
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benzer antrenmanlar1 ve ayni beslenme programini uygulamalar1 durumunda bile sporcular

arasinda sportif basarmin farklilagabilecegi yaygin bir gozlemdir (Cerit, 2019).

Cizelge 2.2. Sprint/gii¢/kuvvet performansi ile iliskili genler, polimorfizmler, arastirma
say1sl1 ve sporcu sayist

Gen Polimorfizm Calisma Sayisi Toplam Sporcu
Sayist
ACE Alu 1/D (rs4646994) 7 385
ACTN3 R577X (rs1815739 C/T) 12 1484
ADRB?2 Gly16Arg (rs1042713 G/A) 1 100
AGT Met235Thr (rs699 T/C) 2 163
AGTR2 rs11091046 A/C 1 615
AMPD1 GIn12X (rs17602729 C/T) 3 510
CKM A/G Ncol (rs8111989 T/C) 2 233
CREM rs1531550 G/A 1 257
DMD rs939787 C/T 1 492
EPAS1 rs1867785 A/G 1 338
GALNT13 rs10196189 A/G 1 257
HIF1A Pro582Ser (rs11549465 C/T) 4 476
IGF1 C-1245T (rs35767 CIT) 1 87
IGF1R rs1464430 A/C 1 82
ILIRN VNTR 86 bp (intron 2) 1 205
IL6 174 C/G (rs1800795 C/G) 2 211
MCT1 (SLC16A1) Glu490Asp or A1470T (rs1049434 A/T) 1 100
MTHFR A1298C (rs1801131 A/C) 3 923
MTR A2756G (rs1805087 A/G) 1 77
MTRRR A66G (rs1801394 A/G) 1 77
NOS3 rs2070744 T/C (786 T/C 3 192
PPARA rs4253778 G/C 2 269
PPARG Pro12Ala (rs1801282 C/G) 3 552
SOD2 Alal6Val (rs4880 C/T) 2 598
UCP2 Ala55Val (rs660339 C/T) 1 29
VDR VDR Fokl f/F (rs10735810 T/C) 1 125

(Ahmetov ve digerleri, 2015).
2.7.2. Dayamikhlik performansina etki eden genler

Dayaniklilik sporlarinda (5000 m, 10.000 m ve maraton 42,195 km) sportif basar1 oraninda
en dnemli faktorlerden biri olan yavas kasilan kas (slow-twich) fibril oramdir. Ornegin
iskelet kaslarinin yapisi incelendiginde, hizli ve yavas kasilabilen olmak iizere iki ayr1 fibril
tipinden olustugu bilinmektedir. Hizli kasilabilen, fazla gii¢ iretebilen fibriller ¢abuk
yorulurken, yavas kasilabilenler ise belirli eforu uzun siire siirdiirebilmemize olanak
saglarlar. Dayaniklilik sporcularinda yavas kasilan lif tiplerinin yani sira kosu ekonomisi-
kosucunun hakeketlerinin verimliligi (diisiik Oz, diisiik enerji harcamasi ve yiiksek is ¢iktist),

laktat esigi (kandaki laktat ile basa ¢ikma ve en aza indirme yetenegi) ve mitokondrilerin
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orani1 da performansi etkileyen faktorlerdendir (Kanatous ve Mammen 2010; Joyner ve
Coyle, 2008).

Dayaniklilik sporcular1 i¢in dnemli bir bagka degisken ise maksimal oksijen tiiketimi
(maxVO2 Kalp tarafindan hiicrelere tasinan oksijen miktari)’dir. Genetik miras yoluyla
genlerden kodlanan maxVVO2 uzun mesafe kosu performansinin ana belirleyicisidir (Alonso
ve digerleri, 2014; Ulucan, 2016; Ahmetov ve digerleri, 2015; Simoneau ve Bouchard, 1995;
Bouchard, 2012; Quin, 2016; Guth ve digerleri, 2013, Cerit, 2006). Ornegin Bouchard ve
digerleri (1999) genetigin maxVO2 iizerindeki etkisinin %40-50 arasinda oldugunu
bildirmistir. Elde edilen bulgular genetigin dayaniklilik performansinda ne kadar elzem
oldugunu gostermektedir. Kenyali sporcular yiiksek irtifa, sosyo-kiiltiirel ve genetik
faktorlerin etkisiyle sahip olduklar1 yliksek seviyede aerobik kapasite ve kii¢iik beden, dar
omuzlar, fazla kasli olmayan ve diisiik yag oraniyla uzun siireli dayaniklilik yarigsmalarinda
oldukga fazla avantaj saglamaktadirlar (Rieder ve digerleri, 1999; Zhang ve digerleri, 2003;
Bouchard, 2012; Ulucan, 2016a; Cerit, 2021; Bulgay ve digerleri, 2020a).

Cizelge 2.3. Dayaniklilik performanst ile iligkili genler, polimorfizmler, arastirma sayis1 ve
sporcu say1si

Gen Polimorfizm Calisma Sayis1 Toplam Sporcu

Sayist

ACE Alu 1/D (rs4646994) 16 1310
ACTN3 R577X (rs1815739 C/T) 4 560
ADRB2A 6.7/6.3 kb 1 148
ADRB1 Ser49Gly (rs1801252 A/G) 1 124
ADRB?2 Gly16Arg (rs1042713 G/A) 2 629
ADRB3 Trp64Arg (rs4994 T/C) 1 100
AGTR2 rs11091046 A/C 1 487

AQP1 rs1049305 C/G 2 1288
AMPD1 GIn12X (rs17602729 C/T) 2 231
BDKRB?2 +9/9 (exon 1) 2 316
COLb5A1 rs12722 C/T (BstUl) 2 385
COL6A1 rs35796750 T/C 1 661
APAS1 rs1867785 A/IG 1 451
GABPB1 rs12594956 A/C 2 163
GNB3 rs5443 C/T (C825T) 1 74
HFE His63Asp (rs1799945 C/G 2 148
HIF1A Pro582Ser (rs11549465 C/T) 1 316
IGF1R rs1464430 A/C 1 77
ILI5RA Asn146Thr (rs2228059 A/C) 1 73
KCNJ11 Glu23Lys (rs5219 C/T) 2 282
MCT1 Glu490Asp or A1470T 1 142

(SLC16A1) (rs1049434 AIT)

mtDNA loci Haplogroups constructed 1 79
NFATC4 Gly160Ala (rs2229309 G/C) 1 694
NFIA-AS1 rs1572312 C/A 1 218
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Cizelge 2.3. (devam) Dayaniklilik performansi ile iligkili genler, polimorfizmler, arastirma
sayisl ve sporcu sayist

Gen Polimorfizm Calisma Sayis1 Toplam Sporcu
Sayisi

NOS3 Glu298Asp (rs1799983 G/T) 1 443
PPARA rs4253778 G/IC 5 740
PPARD rs2016520 T/C 5 740
PPARGCI1A Gly482Ser (rs8192678 G/A) 4 849
PPARGCI1B Ala203Pro (rs7732671 G/C) 1 578
PPP3CA rs3804358 C/G 1 123
PPP3CB rs3763679 C/T 1 123
PPP3R1 Promoter 51/5D 1 694
RBFOX1 rs7191721 G/A 1 218
SLC2A4 rs5418 G/A 1 102
SOD2 Alal6Val (rs4880 C/T) 1 121
TFAM Ser12Thr (rs1937 G/C) 1 588
TSHR rs7144481 T/C 1 218
UCP2 Ala55Val (rs660339 C/T) 1 694
UCP3 rs1800849 C/T 2 877
VEGFA rs2010963 G/C 1 942
VEGFR2 His472GIn (rs1870377 T/A) 1 182
CKM A/G Ncol (rs8111989 T/C) 1 176
Y Y-chromosome polymorphisms 1 44

(Ahmetov ve digerleri, 2015).

2.8. ACTN3 Polimorfizmi

Alfa-actinin3 (ACTN3) gen bolgesi tarafindan kodlanan ve hizli gii¢ elde edilmesinden
sorumlu alfa-aktininler, 11. kromozom {iizerinde bulunur ve iskelet kasinda Z ¢izgisinin
temel yapi bilesenidir. Memelilerde a-aktininin ACTN1, ACTN2, ACTN3 VE ACTN4 olmak
tizere dort ¢esit izoformu vardir. Bunlardan iskelet kas1 izoformu olanlar ACTN2 ve ACTN3
tarafindan kodlanan alfa-aktinin-2 ve alfa-aktinin-3’tiir ve ACTN3 ekspresyonu sadece hizli
kasilan kas lifleri ile siirlandirilmigtir. 16’ne1 ekzondaki polimorfizme gore sitozin>timin
transizyonu (C1729T) meydana gelmekte ve arjinin kodlayan kodon stop kodonuna
doniismektedir (R577X). Ayrica ACTN3 gen bolgesinde meydana gelen degisimin kasin
yapisal Ozelligini etkiledigi ve bu yapisal degisikligin, bireylerde farkli sportif faaliyetlere
yatkinliga neden oldugu bildirilmistir. ACTN3 RR genotipi ve R alleli tasiyan kisilerin ist
diizey gii¢c odakli atletik performansa, atma, atlama ve sprint gibi hizli kasilan spor dallar1
icin avantajli, dayaniklilik gibi spor dallarinda ise dezavantajli olduklar bildirilmistir (Cerit,
2021; Zhang ve digerleri, 2019; Bulgay ve digerleri, 2020a; Ulucan, 2016).
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Sekil 2.1. ACTN3 geninin genomdaki yeri (GeneCards The Human Gene Database, 2021a)

ACTNS3 Genotip- Fenotip iligkisine bakildiginda;

¢ RR genotipe sahip bireylerin 6zellikle atma, atlama ve sprint branslari i¢in avantajlh
olmalarina karsin dayaniklilik gerektiren sporlarda dezavantajli olduklar1 bildirilmistir.

e XX genotipe sahip bireylerin 5000 m, 10.000 m ve maraton sporlari i¢in daha avantajl
kas yapisina sahip olduklar1 belirlenmistir.

e RX genotipe sahip bireylerin ise 800 m ve 1500 m orta mesafe spor branslarina
yatkinliklarinin oldugu dikkat ¢ekmektedir (Cerit, 2021; Zhang ve digerleri, 2019;
Bulgay ve digerleri, 2020a; Ulucan, 2016).

2.9. BDNF Polimorfizmi

Tk defa 1989°da Yves-Alain Barde ve Hans Thoenen tarafindan izole edilen Beyin Kokenli
Norotrofik Faktor’i (BDNF) kodlayan BDNF geni 11°nci kromozomun kisa kolunun
13’1incii bolgesinde (11p13) bulunur ve yaklasik olarak 70 kb (kilobaz) uzunlugundadir. Bu
gen tarafindan kodlanan BDNF proteini kolinerjik, dopaminerjik ve seratonerjik noronlarin
farklilasmasinda, ¢ogalmasinda ve korunmasinda rol alan norotrofinler ailesine dahildir
(Braun ve digerleri, 2020; Ulucan, 2016b).
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Sekil 2.2. BDNF geninin genomdaki yeri (GeneCards The Human Gene Database, 2021b)

BDNF, noronlarin canli kalmasini, noronal gelisim, iskemi gibi durumlara bagli olarak
olusan noron Oliimlerini Onleyerek hiicre canliliginin devamini, onarimini saglayan
norojenezden sorumlu bir biiylime mediatortdiir (Yoshi ve Constantine-Paton, 2010; Yarim

ve Kazak, 2015; Reichardt, 2006; Karege ve digerleri, 2005).
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BDNF seviyeleri akut egzersizden sonra istirahate gore iki ila {i¢ kat artmakta ve insanlarda
biligsel islevlerdeki gelismelerle pozitif korelasyon gostermektedir (Ross ve digerleri, 2019;

Enette ve digerleri, 2017; Ferris ve digerleri, 2007).

BDNF'nin akut ve kronik fiziksel egzersize yanit olarak artan ekspresyon gosterdigi
bilinmektedir ve egzersiz sonucunda proteinin artan ekspresyonu, egzersizin beyin sagligina
yararl etkisini gosterebilir. Egzersiz sonras1 BDNF seviyelerindeki artis atletik performans
durumunu yansitmayabilir. BDNF ve atletik performans diizeylerini iliskilendiren yeni
caligsmalar, atletik performansta BDNF'nin 6nemini daha net sekilde gosterebilir. Ayrica
BDNF'nin atletlere uygulanmasi olasiligi, BDNF'nin atletik performans tizerindeki
molekiiler etkisi agik olmasa da bir doping eylemi olarak diistiniilmelidir. BDNF'nin atletik
performans tizerindeki etkisi spor biliminde yeni bir aragtirma konusu olacaktir. BDNF'nin
ozelikle beyin fonsiyonu tizerindeki olumlu etkisinin literatiir taramasi sonucu bilinen bir
gercektir. Ancak literatiirde BDNF polimorfizmi ve atletik performansla iligkili ¢alismalar
smirli olarak goriilmektedir (Ulucan, 2016b; Bulgay ve digerleri, 2020b; Bath ve digerleri,
2013; Kertes ve digerleri, 2017; Matthews ve digerleri, 2009; Jones ve digerleri, 1990).

BDNF'nin atletik performans tizerindeki etkisinin, sinirli sayida aragtirma olmasi sebebiyle
hala belirsiz olmasi, atletik performansla arasindaki iliskiyi anlamak ve yorumlamak i¢in bu

konuda daha fazla aragtirmalara ihtiya¢ duyuldugunu géstermektedir.
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3. YONTEM

3.1. Arastirma Grubu

Aragtirmaya Tiirkiye Atletizm Federasyonuna bagli farkli kuliiplerde lisanshi olarak
sprint/atma/atlama (n=17), orta mesafe (n=15), uzun mesafe (n=13) ve yiiriylis (n=19)
branglarinda uluslararas1 miisabakalarda yarisan, haftada en az 6 giin diizenli antrenman
yapan, 64 elit atlet goniilli olarak katilmistir. Atletlerin bilgileri Cizelge 4.1.’de
sunulmustur. Arastirma protokolii, Helsinki Bildirgesi’ne uygun bir sekilde yiiriitiilmiis ve
yapilan arastirma i¢in Gazi Universitesi Girisimsel Olmayan Klinik Arastirmalar Etik
Kurulundan 18 Ocak 2021 Tarih ve 02 No.lu karart ile onay alinmustir. Etik Kurulu Raporu

(EK-1) ekler kisminda sunulmustur.

Arastirmaya alinacak Katilimcilarin arastirma 6ncesinde ve arastirma siiresince arastirmayi
etkileyebilecegi kriterler onceden belirlenmistir. Bu kriterlere uymayan katilimcilar

aragtirmaya dahil edilmemistir.

Katilimcilarin aragtirmaya katilma kriterleri su sekildedir:

Sprint, atlama, atma, orta mesafe, uzun mesafe ve yiirliylis branslarinin herhangi birinde
uluslararas1 miisabakalara (elit) katiliyor olmasi; hekim tarafindan konulmus herhangi bir

hastalik tanisinin bulunmamasi kriterleri géz tintinde bulundurularak secilmistir.

3.2. Prosediir

Arastirmaya, yaslari 18-32 arasinda olan 64 kadin ve erkek atletler (katilimcilar) goniillii olarak
katilmuglardir. Atletlere bir hafta Oncesinden 6l¢iim prosediirii ve ¢alisma hakkinda bilgi
verilmistir. Olgiim 6ncesinde katilimer gruplardan bilgilendirilmis goniillii olur ve demografik
bilgi formlar1 uygulanmustir. Atletlerin kisisel en iyi derecelerine (PB) bagli olarak performans
diizeylerinin belirlenmesi i¢in Uluslararas1 Atletizm Federasyonlar1 Birligi (IAAF) (yeni adi
World Athletics) puan skalasi kullanilmustir (Spiriev, 2014). Arastirmada tiim gruplardan
ACTN3 ve BDNF gen polimorfizm analizi i¢in agiz siirlintiisii 6rnekleri iki kez almmustir.
Aragtirmanin 6l¢iimleri, katilimcilarin hazirlik sezonu déoneminde rutin kontrollerini sagladiklar

hastane ile is birligi yapilarak alinmistir. Sporculardan alinan agiz siiriintii 6rneklerinin, Gazi
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Universitesi Tibbi Genetik Laboratuvarina ulastirilmasi saglanmistir. Laboratuvara gonderilen
orneklerin DNA izolasyonlar1 gergeklestirilmistir. BDNF geninde rs6265 ve ACTN3 geninde
rs1815739 polimorfizmleri Real time PCR ile ¢alisilmigtir. Tiim molekiiler analizler Gazi
Universitesi Tibbi Genetik Laboratuvarinda yapilnustir.

3.3. Verilerin Toplanmasi
3.3.1. Anket formlari

Aragtirmaya dahil olma kriterlerini karsilayan atletlere, yapilacak arastirma hakkinda sozli
ve yazili bilgi verilmistir. Goniilli katilimcilara, erigkinler i¢in kullanilan, ©’Girigimsel
Olmayan Klinik Arastirmalarda Kullanilan Eriskinler I¢in Bilgilendirilmis Goniillii Olur
Formu’’ (BGOF) kendi el yazisi ile doldurtturulup imzalatilmistir. Tiim katilimci gruplarin
kisisel bilgileri i¢in Demografik Bilgi Formu kullanilmigtir. Demografik Bilgi Formu (EK-

2) ekler kisminda sunulmustur.
3.3.2. Agiz siiriintii 6rnegi

Orneklerin alinmast igin kullanilan, cogunlukla steril paketlerde satilan, gubuk ve ucunda pamuk
olan aparatlara ekiivyon cubugu (Buccal Swap) denir. Arastirmaya katilan atletlerin ACTN3 ve
BDNF gen polimorfizm analizi i¢in, kamp yaptiklar1 bir donemde rutin kontrollerini sagladiklar
hastane ile is birligi yapilarak besiyersiz ekiivyon ¢ubugu ile agiz igi epitel dokudan siirtintii
alinmistir. Besiyersiz ekiivyon ¢ubugu, yiiksek mukavemete dayanikli, kirllmaz polipropilen tiip
icerisinde, pamuk uglu plastik gubuktan olugmaktadir. Besiyerli ¢ubuklarin aksine igerisinde

bakterinin gogalmasi igin besiyer bulunmamaktadir.

Sekil 3.1. Besiyersiz ekiivyon ¢ubugu (Baskan, 2021)
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Aragtirmanin agiz siiriintlisli i¢in uygulanan protokoliinde numune toplama igleminden en az
45 dakika once atletlerden herhangi bir sey yiyip igmemeleri istenmistir. Ornek almadan
once atletlerden bir bardak su ile agizlarini iyice ¢alkalayarak tiikiirmeleri istenmistir.
Besiyersiz ekiivyon ¢ubuklari ile 6rnekler alinmadan 6nce besiyersiz ekiivyon ¢ubuklarinin
tizerine atletlerin isimleri, 6rneklerin alindigi tarih ve kod numaralar1 yazilip etiketleme
islemi yapilmustir. Steril eldiven ile ekiivyon ¢ubugu agilarak, bukkal mukozada (bukkal
hiicreler) 30 saniye siire ile pamuk tamamen tiikiiriik ile dolana kadar gezdirilmistir.

Atletlerin her birinden iki kez agiz siiriintiisii alinmistir.

Sekil 3.2. Agiz siirlintiistiniin alinmasi (Baskan, 2021)
3.4. Agiz Siiriintii Orneklerinin DNA izolasyonu

Agiz siiriintli 6rneklerinin DNA izolasyonu spin kolon (MN Macherey-Nagel, Germany)
yontemi ile gerceklestirilmistir. izole edilen DNA 6rnekleri spektrofotometrede (NanoDrop,
ND 1000, USA) ol¢iilmiistiir. Daha sonra DNA 6rnekleri derin dondurucuya kaldirilmigtir
(-20°C). Elde edilen DNA 6rnekleri hem agaroz jel elektroforezinde degerlendirilmis hem

de DNA safligin1 ve miktarini 6l¢mek igin spektrofotometrede 6l¢iilmiislerdir.

3.4.1. ACTN3 rs1815739 polimorfizminin belirlenmesi

ACTN3 geninde C/A-T yanlis anlamli mutasyonu igeren rs1815739 SNP bélgesi igin
spesifik primerlerle Real time PCR yapilmistir. Amplifiye edilecek PCR {iriinleri problar ile
isaretlenmistir. Mutant/Yabanil tip ayrimi melting curve teknolojisi ile yapilmistir. Analiz
ise O0zel bir yazilhim ile yapilmistir. Kontrol DNA kullanilarak, elde edilecek sonuglar

dogrulanmigtir. PCR asamasi negatif ve pozitif kontroller ile ayrica dogrulanmigtir.
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Cizelge 3.1. Real-Time PCR analizinde ACTN3 rs1815739 tek niikleotid degisimi

ACTN3
rs1815739 Sequence, 5' 3'
polymorphism
X allele CAAGGCAACACTGCCCGAGGCTGACTGAGAGCGAGGTGCCATCATGGGCAT

R allele CAAGGCAACACTGCCCGAGGCTGACCGAGAGCGAGGTGCCATCATGGGCAT

3.4.2. BDNF rs6265 polimorfizminin belirlenmesi

BDNF geninde C/T yanlis anlamli mutasyonu iceren rs6265 SNP bolgesi igin spesifik
primerlerle Real time PCR yapilmistir. Amplifiye edilecek PCR iiriinleri problar ile
isaretlenmistir. Mutant/Yabanil tip ayrimi melting curve teknolojisi ile yapilmistir. Analiz
ise Ozel bir yazilim ile yapilmistir. Kontrol DNA kullanilarak, elde edilecek sonuglar

dogrulanmigtir. PCR asamasi negatif ve pozitif kontroller ile ayrica dogrulanmistir.

Cizelge 3.2. Real-Time PCR analizinde BDNF rs6265 tek niikleotid degisimi

Sequences of the TagMan probe used for
genotyping brain-derived neurotrophic factor rs6265 polymorphism
gqPCR Sequence (5°-3°)
VIC/FAM | TCCTCATCCAACAGCTCTTCTATCA[C/TIGTGTTCGAAAGTGTCAGCCAATGAT

3.5. ACTN3 ve BDNF, FAM ve VIC Isimalar: Sonuglarinin Degerlendirilmesi (Sekil
3.3-3.8)

Fluorescence

Sekil 3.3. Real-Time SNP analizi ACTN3 FAM igimas1 XX genotip
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Sekil 3.5. Real-Time SNP analizi ACTN3 VIC 1simasi RR genotip
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Fluorescence
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Sekil 3.8. Real-Time SNP analizi BDNF FAM isimas1 AA genotip

3.6. Verilerin Analizi

Arastirmada elde edilen veriler SPSS (Statistical Package for Social Sciences) for Windows
25.0 programi kullanilarak analiz edilmistir. Veriler degerlendirilirken tanimlayici
istatistiksel metotlar (sayi, yiizde, ortalama ve standart sapma) kullanilmistir. Kategorik
degiskenler arasindaki farki test etmek icin ki kare analizi uygulanmistir. Hipotezler %95

giiven aralig1 ve 0.05 anlamlilik diizeyi ile test edilmistir.
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4. BULGULAR

Bu bdliimde, aragtirmadan elde edilen bulgulara ve yorumlara yer verilmistir.

Cizelge 4.1. Katilimcilara ait demografik bilgiler

n M4+SS Minimum Maximum
Yas (y1l) 64 22.07+4.59 18 32
Boy Uzunlugu (cm) 64 171.60+£9.41 150 187
Viicut Agirhigi (kg) 64 59.31+12.69 40 104
Spor Deneyimi (y1l) 64 9.62+4.34 3 18
PB (puan) 64 983.10+113.79 601 1204

M: Ortalama, SS: Standart sapma

Cizelge 4.1°e gore, katihmcilarin yaglar1 18 ile 32 yil arasinda degismekte olup, ortalama
22.0744.59 yil; boy uzunluklar1 150 ile 187 cm arasinda olup, ortalama 171.60+£9.41 cm;
viicut agirliklart 40 ile 104 kg arasinda olup, ortalama 59.31+12.69 kg; spor deneyimi 3 ile
18 yil arasinda degismekte olup, ortalama 9.62+4.34 yil; PB puanlar1 601 ile 1204 puan

arasinda degismekte olup ortalama 983.10£113.79 puan olarak saptanmustir.

M Kadin W Erkek

Sekil 4.1. Kadin ve erkek katilimcilarin yiizdelik degerleri
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Cizelge 4.2. Cinsiyete gore branglarin say1 ve yiizdelikleri

Brang n %

Kadin Sprint/gii¢ 8 24.2
Orta mesafe 7 21.2

Uzun mesafe 7 21.2

Yiiriiytis 11 33.3

Toplam 33 100.0

Erkek Sprint/gii¢ 9 29.0
Orta mesafe 8 25.8

Uzun mesafe 6 19.4

Yiiriiytis 8 25.8

Toplam 31 100.0

Cizelge 4.2’ye gore; kadin sporcularin %24.2’si (8) sprint/atma/atlama, %21.2’si (7) orta mesafe,
%21.2 (7) uzun mesafe ve %33.3’i (11) yiiriiyiis bransindan olmak iizere toplam 33 sporcu
bulunmaktadir. Erkek sporcularin ise %29’u (9) sprint/atma/atlama, %25.8’i (8) orta mesafe,

%19.4°1i (6) uzun mesafe ve %25.8’1 (8) ise yiiriiyiis bransindan olmak tizere toplam 31 sporcudur.
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Sekil 4.2. Cinsiyete gore branslarin yiizdelik degerleri

Cizelge 4.3. Gruplar arasinda ACTN3 rs1815739 genotip (RR, RX, XX) ve allel (R, X)
dagilimlarinin karsilagtirilmasi

Gruplar Genotip Allel
n RR RX XX p R X p

n (%) n (%) n (%) n (%) n (%)

Sprint/Atma/Atlama 17  8(47.1) 7(41.2) 2(11.8) 23(67.6) 11(32.4)
Orta mesafe 15 4(26.7) 8(53.3) 3(20.0) 170  16(53.3) 14(46.7) 167

Uzun mesafe 13 4(30.8) 2(15.4) 7(53.8) 10(38.5) 16(61.5)
Yiiriylis 19  7(36.8) 6(31.6) 6(31.6) 20 (52.6)  18(47.4)
Toplam 64 23(35.9) 23(35.9) 18(28.1) 69(53.9) 59(46.1)

P<.05, 2i kare (x?) test
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Cizelge 4.3’¢ gore; katilimeilarin sprint/atma/atlama grubunda RR genotipi %47.1, RX genotipi
%41.2 ve XX genotipi %11.8; orta mesafe grubunda RR genotipi %26.7, RX genotipi %53.3 ve
XX genotipi %20.0; uzun mesafe grubunda RR genotipi %30.8, RX genotipi %15.4, XX
genotipi %53.8; yiiriiylis grubunda ise RR genotipi %36.8, RX genotipi %31.6 ve XX genotipi
%31.6 olarak saptanmustir. ACTN3 rs1815739 polimorfizmi genotip dagilimlarina gore gruplar
arasinda istatistiksel olarak anlamli farklilik tespit edilmemistir p=0.170>0.05.

Cizelge 4.3’e gore; sprint/atma/atlama grubunda R alleli %67.6, X alleli %32.4; orta mesafe
grubunda R alleli %53.3, X alleli %46.7; uzun mesafe grubunda R alleli %38.5, X alleli
%061.5; ylriliyiis grubunda R alleli %52.6 ve X alleli %47.4 olarak tespit edilmistir. ACTN3
rs1815739 polimorfizmi allel dagilimlarina gore gruplar arasinda istatistiksel olarak anlaml
farklilik tespit edilmemistir p=0.167>0.05.

ACTN3 rs1815739 Genotip Dagilimi

o 53,3 53,8
47,1
50 41,2 30,8
40
26,7 i
3¢ 20
i 11,8
10

Sprinter/Gig Orta Mesafe Uzun Mesafe Yiriyis

ERR mRX mXX

Sekil 4.3. Gruplara ait ACTN3 genotip dagilimi
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ACTN3 rs1815739 Allel Dagilimi

6
7,6 61,5
53,3 2,6
o 46,7 AT
38,5
32,4

Sprinter/Gig Orta Mesafe Uzun Mesafe Yoriyis

70
60

[e]
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40
30
20
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HR ®X

Sekil 4.4. Gruplara ait ACTN3 allel dagilimi

Cizelge 4.4. Gruplar arasinda BDNF rs6265 genotip (AA, AG, GG) ve allel (A, G)
dagilimlarinin karsilastirilmasi

Gruplar Genotip Allel
n AA AG GG p A G p
n n (%) n (%) n (%) n (%)
(%)
Sprint/Atma/Atlama 17 - 7(41.2) 10(58.8) 7(20.6) 24 (79.4)
Orta mesafe 15 - 2(13.3) 13(86.7) 2(6.7) 28 (93.3)
Uzun mesafe 13 - 3(23.1) 10(76.9) .355 3(11.5) 23(88.5) 435

Yiiriiyiis 19 - 6(31.6) 13(68.4) 6(14.1) 32 (85.9)
Toplam 64 - 18(28.1) 46(71.9) 18(14.1) 110 (85.9)

P<.05. %ki kare (x?) test

Cizelge 4.4’e gore; katilimcilarin sprint/atma/atlama grubunda AG genotipi %41.2, GG
genotipi %58.8; orta mesafe grubunda AG genotipi %13.3, GG genotipi %86.7; uzun mesafe
grubunda AG genotipi %23.1, GG genotipi %76.9; yiiriiyiis grubunda AG genotipi %31.6
ve GG genotipi %68.4 olarak tespit edilmistir. AA genotip tasiyicilarina ise rastlanmamustir.
BDNF rs6265 polimorfizmi genotip dagilimlarina gore gruplar arasinda istatistiksel olarak

anlaml farklilik tespit edilmemistir p=0.355>0.05.

Cizelge 4.4’e gore; sprint/atma/atlama grubunda A alleli %20.6, G alleli %79.4; orta mesafe
grubunda A alleli %6.7, G alleli %93.3; uzun mesafe grubunda A alleli %11.5, G alleli
%88.5; yirliylis grubunda ise A alleli %14.1 ve G alleli %85.9 olarak saptanmistir. BDNF
rs6265 polimorfizmi allel dagilimlarina gore gruplar arasinda istatistiksel olarak anlamli
farklilik tespit edilmemistir p=0.435>0.05.
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Sekil 4.5. Gruplara ait BDNF genotip dagilimu

BDNF rs6265 Allel Dagilimi
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Sekil 4.6. Gruplara ait BDNF allel dagilinu

Cizelge 4.5. Gruplar arasinda ACTN3 rs1815739 genotip (RR, RX, XX) ve PB puan
dagilimlarinin degerlendirilmesi

Gruplar Genotip
n RR RX XX
Sprint/Atma/Atlama 17 1048.12+78.49 (n=8)  1004.00+141.12 (n=7)  959.50+ 84.14 (n=2)
Orta mesafe 15 960.00+89.14 (n=4) 870.25+154.66 (n=8) 953.0+ 36.1 (n=3)
Uzun mesafe 13 1040.75484.66 (n=4) 1014.5049.19 (n=2)  1024.14+78.81 (n=7)
Yiirityiis 19  976.424120.83 (n=7)  956.66+102.06 (n=6)  998.28+123.28 (n=6)

Cizelge 4.5’¢ gore, katilimcilarin ACTN3 rs1815739 polimorfizmi genotiplerine gére PB

puan degerleri incelendiginde, sprint/atma/atlama grubunda RR genotip ortalama
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1048.12+78.49 puan, RX genotip ortalama 1004.00+141.12 puan, XX genotip ortalama
959.50+ 84.14 puan olarak tespit edilmistir. Orta mesafe grubunda RR genotip ortalama
960.00+89.14 puan, RX genotip ortalama 870.25+154.66 puan, XX genotip ortalama
953.0+36.1 puan olarak tespit edilmistir. Uzun mesafe grubunda RR genotip ortalama
1040.75+84.66 puan, RX genotipi ortalama 1014.50+9.19 puan, XX genotip ortalama
1024.14+78.81 puan olarak tespit edilmistir. Yiiriiyiis grubunda ise RR genotip ortalama
976.42+120.83 puan, RX genotip ortalama 956.66+102.06 puan ve XX genotip ortalama
998.28+123.28 puan olarak tespit edilmistir.

Cizelge 4.6. Gruplar arasinda BDNF rs6265 genotip (AA, AG, GG) ve PB puan
dagilimlarinin degerlendirilmesi

Gruplar Genotip
n AA AG GG
Sprint/Atma/Atlama 17 = 982.71+144.65 (n=7) 1045.30+69.50 (n=10)
Orta mesafe 15 - 833.50+219.91 (n=2) 922.61+115.45 (n=13)
Uzun mesafe 13 - 1014.50+75.07 (n=3) 1072.00+28.58 (n=10)
Yiiriiyis 19 - 895.16+106.21 (n=6) 1014.92493.81 (n=13)

Cizelge 4.6’ya gore, katilimcilarin BDNF rs6265 polimorfizmi genotiplerine gére PB puan
degerleri incelendiginde, sprint/atma/atlama grubunda AG genotip ortalamasi
982.71+144.65 puan, GG genotip ortalamasi 1045.30+69.50 puan olarak tespit edilmistir.
Orta mesafe grubunda AG genotip ortalamasi 833.50+219.91 puan, GG genotip ortalamasi
922.61+115.45 puan olarak tespit edilmistir. Uzun mesafe grubunda AG genotip ortalamasi
1014.50+75.07 puan, GG genotip ortalamasi 1072.00+28.58 puan olarak tespit edilmistir.
Yiiriiylis grubunda AG genotip ortalamasi 895.16+106.21 puan ve GG genotip ortalamasi

1014.92+93.81 puan olarak tespit edilmistir. AA genotip tastyicilarina ise rastlanmamustir.
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5. TARTISMA

Glinlimiizde sportif performans ve genetik altyapi arasindaki iligki bilim insanlarinin
iizerinde en cok yogunlastiklart konularin basinda gelmektedir. Sporcunun optimum
basariya ulasabilmesi i¢in psikolojik durum, spor deneyimi, yasam tarzi, uygulanan egzersiz
tiirleri (yogunluk, stire, siddet ve siklik), néromotor gelisimi, rakim, spor bransina uygun
beslenme, antrenériin bilgisi ve kiiltiirel farkliliklar gibi c¢evresel faktorlerin yani sira
sporcularin genotip ve/veya allel bilgisine haiz olmak, dogru bransa yonelmesini saglayarak
bireysel odakli egitim programlarinin olusturulmasinda faydali olabilecegi diisiiniilmektedir
(Ulucan, 2016a; Cerit, 2018; Bulgay ve digerleri, 2020a). Bu baglamda arastirmada,
sprint/atma/atlama, orta mesafe, uzun mesafe ve yiiriiyiis gruplarinda ACTN3 ve BDNF gen
polimorfizmlerinin genotip ve allel dagilimlar1 incelenmistir. ACTN3 ve BDNF
polimorfizmleri arasindaki degerlendirmenin daha detayli sekilde yansitilmasi amaciyla da
gruplar arast karsilastirmalar yapilmistir. Atletlerin genotip dagilimma goére PB puan
ortalamasi alinmistir. Analiz sonuglarindan elde edilen bulgular tartismada ACTN3 ve BDNF

gen polimorfizmleri olarak ayr1 ayr1 degerlendirilmistir.

5.1. ACTN3 rs1815739 Gen Polimorfizmine Dair Tartisma

ACTNS proteini, sarkomerlerin Z ¢izgilerinde lokalizedir ve hem kas kasilmasinda hem de
hiicre ic¢i sinyal iletiminde aktif rolleri bulunmaktadir (Ulucan, 2016a). Yapilan
aragtirmalarda gii¢/sprint (siirat, giille atma, ¢eki¢ atma ve uzun atlama) sporcularinin
dayaniklilik sporcularina ve kontrol grubuna oranla ACTN3 genindeki R577X rs1815739
polimorfizimde RR genotip sikligina sahip olurken, dayaniklilik (maraton, triatlon, uzun
mesafeli ylizme ve bisiklet) sporcularinda XX genotip sikliginin daha fazla oldugu

arastirmacilar tarafindan bildirilmistir (Bulgay ve digerleri, 2020a; Cerit, 2021).

ACTN3 R577X genotipi popiilasyon agisindan degerlendirildiginde, mevcut aragtirmada
atletlerin toplaminda XX genotip %28 olarak tespit edilmistir. Diinya genelinin yaklasik
olarak %16’sinda (Garton ve North, 2016), Asya toplumunun %25’inde, Avrupa
toplumunun yaklagik olarak %18’inde ve Afrika toplumunda ise %1-11 oraninda tespit
edilmistir (Ulucan, 2016a; Yang ve digerleri, 2003; Zempo ve digerleri, 2010). Etnik
kokenleri R577X genotipi acisindan detaylandiracak olursak, Avustralyali dayaniklilik

sporcularinda %19 iken sedanter bireylerde %16 oraninda oldugu tespit edilmistir. Yine ayn1
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genotipin Rus dayaniklilik sporcularinda %7 iken sedentar bireylerde %17 oraninda oldugu
saptanmstir. Ozelikle uzun mesafe bransinda basarilar ile dikkat ceken Kenya ve Nijeryali
atletlerde dayaniklilik genotipinin %]1°lik oran ile diger iilkelerden diisik oldugu
saptannugstir. Ilging bir sekilde Kenya ve Nijeryali atletlerin bu degerleri benzer iklim ve
cografyada yasayan ve benzer antrenman ge¢cmisine sahip olan Etiyopyali dayaniklilik
kosucularinda tespit edilen %11°’lik orandan da ciddi anlamda disiik oldugu
gbzlemlenmistir. Bagka bir ¢aligmada Etiyopyali mesafe kosucularinda tespit edilen XX
genotip tastyicilarin orani sedanter bireylerde de benzer oldugu bulgulanmistir (Yang ve
digerleri, 2007). Mevcut arastirmada elde edilen bulgular dogrultusunda XX genotip
dagilimi1 Asya popiilasyonuna yakin degerler gostermektedir. Farkli etnik kdkenlere sahip
popiilasyonlar, ayni allel ve genotip frekanslarima sahip olmayabilir veya bir allelin
yatkinligimi ortaya g¢ikarmak igin farkli ¢evresel faktorler gerektirebilir (Marian, 2012;
Rankinen ve digerleri, 2016). Sahip oldugumuz gen varyasyonlarin1 degistiremeyiz ancak
onlar1 aktiflestirebilir, devre dis1 birakabilir veya kullanma seklini degistirebiliriz (Cerit,
2020a). Bunun igin spor genetigi hakkinda daha net bilgi verebilmek igin, sportif
performansi etkileyebilecek biitiin polimorfizmlerin biitiin toplumlarda arastirilip literatiir
diinyasina kazandirilmasi gerektigi arastirmacilar tarafindan bildirilmistir (Marian, 2012;

Rankinen ve digerleri, 2016).

ACTNS, genotip degiskenine gore incelendiginde, gruplar arasinda anlamli bir farklilik
goriilmemesine ragmen sprint/atma/atlama grubu %47.1 RR genotip, orta mesafe grubu %
53.3 RX genotip, uzun mesafe grubu %53.8 XX genotip ve yiiriiylis grubunda ise %36.8 ile
RR genotipinin en yiiksek dagilima sahip oldugu tespit edilmistir. Ilgili literatiirde sportif
performansin genetik faktorlerden etkilenip etkilenmedigini inceleyen arastirmalarin farkl
sonuglar bulguladiklar1 gériilmiistiir. Ornegin, Avustralyali kadin ve erkek olimpiyat
sporculart ile dayaniklilik ve sprint/gii¢ gruplarinda yapilan arastirmada kadin sporcular igin
sprint/gii¢ branglarinda %43 RR, %57 RX genotip dagilim gosterirken XX genotip tastyict
atletlere rastlanmamistir. Dayaniklilik atletlerinde %36 RR, %35 RX ve %29 XX olarak
tespit edilmistir. Erkek atletler i¢in sprint/gii¢ branglarinda %53 RR, %39 RX genotip
dagilim gosteritken %8 XX genotip tasiyict olduklari tespit edilmistir. Dayaniklilik
atletlerinde ise %28 RR, %52 RX ve %20 XX genotip tastyicilart oldugu saptanmistir (Yang
ve digerleri, 2003). S6z konusu sonuglar Tiirk sporcularda (sprint yiiziiciisii, giiresci ve
basketbol) (Ulucan ve digerleri, 2009), Tiirk milli bisikletgilerde (Kaman ve digerleri, 2017),
Tiirk futbolcularda (Ulucan, Sercan ve Biyikli, 2015), Tiirk sprinterlerde (Akkog, 2017),
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amator ve elit Tirk kosucularda (Eroglu, Zileli, Nalbant ve Ulucan, 2018), Rus sprint/gii¢
sporcularinda (Ahmetov ve digerleri, 2011; Druzhevskaya ve digerleri, 2008), Israilli
sprinterlerde (Eynon ve digerleri, 2009), Italyan artistik jimnastikcilerde (Roth ve digerleri,
2008), Brezilyali dag kosucularinda (Ribas ve digerleri, 2020), Brezilyali uzun mesafe ve
sprint sporcularinda (Guilherme ve digerleri, 2018), Finli dayaniklilik ve sprint
sporcularinda (Niemi ve Majamaa, 2005), meta-analiz arastirmalarinda (Ma ve digerleri,
2013; Alfred ve digerleri, 2011), Ispanya, Rusya ve Polonyali uzun mesafe ve sprint/giig
sporcularinda (Eynon ve digerleri, 2012), Japon sprinterlerde (Kikuchi ve digerleri, 2014),
uzun mesafe ve sprint sporcularinda (Ben-Zaken ve digerleri, 2015) da mevcut arastirmaya
benzer bulgular rapor edilmistir. Bunlara ek olarak yapilan bir arastirmada, RR genotipe
sahip bireylerin daha yiiksek oranda hizli kasilan kas fibril oranina sahip oldugu tespit

edilmistir (Vincent ve digerleri, 2007).

Bu bulgulardan fakli olarak Etiyopyali uzun mesafe sporcularinda (n=76) RR %46, RX %46
ve XX %8; Kenyal1 uzun mesafe sporcularda, (n=284) RR %75, RX %24 ve XX %1 iken
Nijeryalr sprint/gii¢ sporcularinda (n=62) RR %87, RX %13 ve XX %0 olarak tespit
edilmistir. Arastirmacilar tarafindan XX genotip eksikliginin Afrikali sporcularda
performans {izerinde 6nemli bir etkisinin olmadigi gézlemlenmistir (Yang ve digerleri,
2007). Genetigin aksine yiiksek irtifada yasamalari, tesadiifi kosmak gibi ¢evresel etkilere
maruz kalmalar1 performans1 etkileyen faktorler olarak arastirmacilar tarafindan
belirtilmistir (Scott ve digerleri, 2003). Benzer arastirmalarda elde edilen bulgular, ispanyol
yiizliciilerde (Ruiz ve digerleri, 2013), Tiirk voleybolcularda (Ergin, Ding, Yiicel, Taneli ve
Durmaz, 2020), Israilli (orijin Etiyopyali) uzun mesafe sporcularinda (Ben-Zaken ve
digerleri, 2019), Italyan takim sporlarinda (Massidda ve digerleri, 2015), Ispanya, Rusya ve
Polonya takim sporlarinda (Eynon ve digerleri, 2013) da performans iizerinde etkisi ve/veya
iligkisinin olmadigini géstermektedir. ACTN3 R577X genotip i¢in elde edilen bulgulara gore
sprint/atma/atlama, orta mesafe, uzun mesafe gruplari branslara genetik olarak yatkinlik
gosterirken yiiriiylis grubunda beklenen genotipin (XX) aksine RR genotipin yiiksek oranda
oldugu tespit edilmistir. Boyle bir sonucun elde edilmesi yiiriiyiis grubundaki RR genotipe
sahip atletlerin yiiriiyiis bransinda basarili olamayacagi anlamina gelmemektedir. Ancak
performans gelisim oraninin diger genotipteki (RX ve XX) atletlerden daha yavas olacagini
diistindiirmektedir ki zaten XX genotipli sporcularin PB puan ortalamas: ile daha iyi
performans gosterdikleri Cizelge 4.5’te belirtilmistir. Ayrica sportif performans

degerlendirilmesi i¢in saglikli bilgi verebilmek i¢in sadece bir gen ile degil farkli genlerin
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de analiz edilmesi gerektigini diisiinmekteyiz. Ilgili literatiirde ACTN3 R577X genotip ve
sportif performans arasindaki iliskide bazi bilgiler mevcut bulgumuzu desteklese de bazi
arastirmalar aksini belirtmektedir. S6z konusu sonuglardaki farkliliklarin sebepleri olarak
katilimcilarin ' homojen olmayiglart (Cerit, 2006), epigenetik, cinsiyet, spor bransi,
antrenman gec¢cmisi, rakim, irk acgisindan cografi konum, sinirli sayida elit sporcuya
ulagilmas1 gibi etkenlerin etkisi olabilecegini diistinmekteyiz. Bu nedenle mevcut
aragtirmada incelenen genler hakkinda daha net bilgi verebilmek icin veya bu genleri

anlamamizi gliglendirmek i¢in daha fazla arastirmaya ihtiya¢ duyuldugu muhakkaktir.

ACTN3 polimorfizmi  genotiplerine goére PB puan degerleri incelendiginde;
sprint/atma/atlama grubunda RR genotip ortalama 1048.12+78.49 puan, orta mesafe
grubunda RR genotip ortalama 960.00+89.14 puan, uzun mesafe grubunda RR genotip
ortalama 1040.75+84.66 puan, yiiriiyiis grubunda ise XX genotip ortalama 998.28+123.28
puan ile en yiiksek olarak tespit edilmistir. Ilgili literatiir incelendiginde, Papadimitriou ve
digerleri (2016) tarafindan yapilan homojen arastirmayla biiytlik capta elit atletik performans
gosteren olimpik sporcularin ACTN3 varyant1 ile 100, 200, 400 metrede en iyi kisisel
dereceler arasindaki iligki incelenmistir. 346 elit sprinterin 555 en iyi 100, 200 ve 400
metrede kisisel sprint dereceleri Olglilmiistir. S6z konusu arastirmada uluslararasi
sampiyonalara (olimpiyatlar, diinya ve kita sampiyonalar1) istirak eden higbir sprinterde
ACTN3 XX genotipe rastlanmadigi gibi hi¢bir dayaniklilik disiplininde de ACTN3 RR
genotiplilere iligkin bulguya rastlanmamistir. S6z konusu arastirma gergevesinde ACTN3 RR
genotipe sahip erkek beyaz sprinterlerin ortalama olarak ACTN3 XX genotipe sahip olanlara
oranla en 1yi 200 metre sprint zamanina sahip olduklar1 tespit edilmistir. Mikami ve digerleri
(2014) 134 sprint/gii¢, 165 dayaniklilik ve 649 kontrol bireyin bulundugu 299 Japon elit
atletler iizerinde yaptigi arastirmasinda sprint/gii¢ grubunda RR ve RX genotipe sahip
sporcular1 kontrol grubuna gore daha yiiksek siklikta bildirmislerdir. Ayrica 100 metre
yarigsmasinda RR ve RX genotipe sahip sporcularin XX genotipe sahip sporculardan daha
iyi PB derecelerine sahip olduklarin1 bildirmislerdir. Arastirmacilar, ACTN3 R577R
genotipin sprint performansi {lizerinde etkili oldugunu belirtmislerdir. Japon sporcularda
ACTN3 R577X ve atletik performans iligkisini aragtiran baska bir arastirma da Kikuchi ve
digerleri (2016) tarafindan gergeklestirilmistir. 627 sprinter/gii¢, 430 dayaniklilik sporcusu
ve 810 Japon sedanter bireyden olusan toplam 1057 birey analiz edilmis, elit sprinterlerde
RR ve RX genotipin kontrol grubundan daha yiiksek siklikta oldugu bildirilmistir.

Sprinterlerin performans durumlart degerlendirildiginde ise RR genotipli bolgesel sporcu
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%71, ulusal sporcu %81 ve uluslararasi sporcu %84 olarak belirtmislerdir. Arastirmacilar
ACTN3 R577X polimorfizmin Japon sporcularin performanslari lizerinde etkisi oldugunu
gozlemlemislerdir. Bu bulgulara benzer atletik performans ve ACTN3 R577X iliskisini
arastiran baska bir caligmada da Yunan 992 6grencinin genotip analizi gerceklestirilmis, 40
m kosu mesafesi siireleri ile genotip iliskileri incelenmistir. Genotipi RR olan 6grencilerin
RX ve XX genotipe sahip bireylere oranla daha basarili olduklar tespit edilmistir (Moran
ve digerleri, 2007). Bu bulgulardan farkli olarak, en az 3 y1l diizenli antrenman yapan 116
erkek ve 20 kadindan olusan rekreasyonel maraton kosan bireylerin maraton kosma siireleri
ile genotip iligkileri incelenmis ve genotip analizleri %27,2 RR genotip, %49.3 RX ve %23.5
XX genotip olarak tespit edilmistir. Gruplar arasinda anlamli bir farklilik olmamasina
ragmen en iyi PB puan ortalamasi ile RR genotipli sporcular oldugu tespit edilmistir (Del
Coso ve digerleri, 2019). Eynon ve digerleri, (2009) 81 Israilli sprinter ve 240
sedanter/kontrol grubu ile yaptiklar1 bir arastirmada, R577X genotipin sprint yetenegi ile
iliskili oldugunu bildirmislerdir. Ancak ayni genotipin performans seviyesiyle iliskili
olmadig1 saptanmistir. Elde edilen bulgular dogrultusunda Tiirkiye’deki elit sprinterlerin ve
orta mesafe sporcularinin hem genotipleri hem de PB puanlar dikkate alindiginda
yaristiklar1 bransa yatkin olduklarini sdyleyebiliriz. Yiiriiylis grubunda RR genotiplilerin
frekanslarinin yiiksek olmasina ragmen, XX genotipli sporcularin PB puan ortalamasi ile
daha iyi performans derecelerine sahip olduklar1 goézlemlenmistir. Uzun mesafe
sporcularinda ise XX genotipli sporcular daha yiiksek siklikta olmalarina ragmen RR
genotipli sporcular PB puan ortalamasi ile daha yiiksek performans degerleri ortaya
koymuslardir. Son yillarda dayaniklilik sporcularinin sprint ve sprintte dayaniklilik seanslari
gibi anaerobik antrenmanlar yapmalar1 da etken olarak gosterilebilir. EK olarak sprint ve
sprintte dayanaklilik antrenmaninin uzun mesafeli kosucular arasinda kosma verimliligini
artirdigi, enerji tiiketimini azalttigi ve dayaniklilik aktivitesi sirasinda yorgunluk
semptomlarini erteledigi belirtilmistir (Gunnarsson ve digerleri, 2012). S6z konusu aday gen
etkilesimleri ve sportif performans iizerindeki yansimalar1 ve farkli parametreler de goz
Ontine alindiginda oldukga karmasik bir o kadar da yoruma agik bir durumdur. Dogru atleti
dogru gen yapisinda kesfedebilirsiniz, ancak bireye 0zel antrenman ve yasam bigimi,
cevresel faktorler, sosyal iligkiler gibi degiskenlerin hepsi géz 6niinde bulunduruldugunda
hedefe ulagma olduk¢a mesakkatli ve bir o kadar da karisiktir (Cerit, 2021; Bulgay ve
digerleri, 2020a; Ulucan, 2016). Ayrica uzun mesafe, maraton ve yiiriiyiis gibi dayaniklilik

gerektiren branslarda sporcularin performans seviyesi yas ve/veya spor deneyimi ile
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artacagindan sporcularin genetik yapiya uygun antrenman, beslenme ve psikolojik faktorler

ile desteklenerek uzun siireli bir planlama yapilmasi gerektigini diisiinmekteyiz.

5.2. BDNF rs6265 Gen Polimorfizmine Dair Tartisma

Yapilan arastirmada sporcularda dagiliminmi arastirdigimiz diger bir gen ise BDNF gen
rs6265 polimorfizmidir. BDNF geninde Guanin/Adenin (G/A) degisimi sonucu olarak ii¢
genotip (AA, AG, GG) tanimlanmustir. Literatiir bilgisi dogrultusunda BDNF’nin viicuttaki
serum seviyesi stres, yas, psikiyatrik bozukluklar ve noérodejeneratif hastaliklar gibi
durumlara baghi olarak degiskenlik gostermektedir. Ayrica beyindeki norotrofik
proteinlerden olan BDNF 'nin egzersiz sirasinda bilissel hastaliklar1 6nledigi bildirilmistir
(De Assis ve digerleri, 2021; Bulgay ve digerleri 2020b).

BDNF rs6265 gen polimorfizmi literatiirde en ¢ok biligsel aragtirmalar ile iliskilendirilse de
sportif performansla iligkisi olabilecegi ve belirli branslarda bir biyobelirte¢ olabilecegini
destekleyen goriisler de mevcuttur (Ulucan, 2016b). Bu goriisti destekler nitelikte olan
Bulgay ve digerleri, (2020b) tarafindan yapilan derleme ¢alismasinda, farkli branslarda ve
degisen egzersiz tiirlerinin BDNF serum seviyesini farklilastirabilecegi bildirilmistir. Bu
bulguya benzer Oztasyonar (2017) da kosucular, tekvandocular, boksérler ve sedanter olarak
4 gruba ayrilan sporcularin ve sedanter bireylerin antrenman sonras1t BDNF serum seviyeleri
karsilastirilmig, sporcularin sedanter bireylere gore BDNF serum seviyesinin daha yiiksek
oranda oldugu bildirilmistir. Farkli spor branslar1 karsilastirildiginda ise BDNF serum
diizeyi sirasiyla; tekvandocular, boksorler, orta ve uzun mesafe kosuculari olarak
bildirilmistir. Cinli atletlerde yapilan arastirmada da egzersiz sirasinda BDNF’in arttig
saptanmigtir (Cox ve digerleri, 1996). Bununla birlikte kick boks sporcular1 ve sedanter
bireyler karsilastirildiklarinda kick boks sporcularinin yogun antrenmanlar1 sebebiyle BDNF
serum seviyesinin daha yiiksek oranda oldugu tespit edilmistir (Arik, 2019). Futbolcu ve
sedanter bireyler ile yapilan bir arastirmada, BDNF serum seviyesinin futbolcularda daha
yiiksek oldugu gozlemlenmistir (Iipekten, 2018). Kadin voleybol sporculari ile yapilan bir
arastirmada, voleybolcularin hazirlik donemi 6ncesi ve sonrast BDNF serum seviyesinde
uzun siireli diizenli antrenman yapmalarina bagh olarak, ylikselme yoniinde anlamli bir
farklilik saptanmistir (Dinger, 2011). Acik ve kapali beceri egzersizlerinin, serum BDNF
diizeyine etkisinin olup olmadig: ile ilgili yapilan bir arastirmada, acik beceri egzersizi

olarak eskrim (n=18), kapal1 beceri egzersiz olarak yiizme (n=18) ve kontrol grubunda
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sedanterler (n=18) yer almistir. Gruplar arasinda anlamli bir fark goriilmemesine ragmen,
akut egzersiz sonrasinda sporcu gruplarda BDNF serum seviyesinin daha fazla yiikseldigi
bildirilmistir (Gokge ve digerleri, 2020). Bu bulguya benzer baska bir arastirmada tiniversite
ogrencilerinde agik beceri ve kapali beceri antrenmanlariin BDNF serum seviyesi
tizerindeki etkilerine bakilmis ve 5 dk. isinmadan sonra 30 dk. badminton veya kosu
antrenmani uygulandiginda, badminton oynayan bireylerin BDNF serum seviyelerinin daha
yiiksek oldugu belirtilmistir (Hung ve digerleri, 2018). Bu bulgulardan farkli olarak,
egzersizin BDNF serum seviyesinde etkisinin olmadigini hatta sedanterlerin sporculara gore
daha yiiksek seviyeye sahip olabilecegi bildirilmistir (Kim, 2016; Babaei ve digerleri, 2013;
Williams ve Ferris, 2012). Mevcut arastirmada herhangi bir egzersiz yapilmadigindan BDNF
serum seviyesi hakkinda yorum yapilmasi kisitlanmaktadir. Ancak arastirmalarda elde
edilen bulgulara gore yiiksek dikkat, direng, konsantrasyon ve miicadele gerektiren spor
branglarinda egzersiz ve/veya antrenman sonrasi BDNF serum seviyesinin daha yiiksek

oldugu sdylenebilir (Bulgay ve digerleri, 2020; Oztasyonar, 2017).

BDNF rs6265 polimorfizmi genotip dagilimlarina gore gruplar arasinda istatistiksel olarak
anlamli farklilik tespit edilememesine ragmen, sprint/atma/atlama grubunda GG %58.8, orta
mesafe grubunda GG %86.7, uzun mesafe grubunda GG %76.9, yiiriiylis grubunda GG
%68.4 genotip yiizdesi ile daha yiiksek oldugu tespit edilmistir. Tiim gruplarda AA genotipe
sahip sporcuya rastlanmamistir. Ilgili literatiir incelendiginde, Yontan (2020)’m yiiksek
lisans tezinde, futbolcularin genotip dagilimimin incelendigi aragtirmasinda, %60 oraninda
GG, %40 oraninda AG genotip tasiyict iken AA genotip tasiyicilara rastlanmadigi
bildirilmistir. Bu bulguya benzer olarak Polat ve digerleri, (2020) de voleybol sporcular1 ve
kontrol grubu ile yaptiklar1 aragtirmasinda, voleybolcularda GG (%72) ve GA (%28)
genotipleri tespit edilirken AA genotip tasiyicilarina rastlanmamistir. Kontrol grubunda ise
GG, GA ve AA genotip yiizdeleri sirasiyla %57.8, %36.3 ve %5.9 olarak bildirilmistir.
Mevcut arastirmada literatiir bulgular1 da dikkate alinarak AA genotipi tasiyici bireylerin
diger genotip (GG ve AQG) tasiyici bireylere nazaran daha ice doniik ve depresyona yatkin
olduklari, motor beceri 6grenmede daha yavas olduklari, 6grenme, hafiza gibi bilissel
fonksiyonlarinin olumsuz yonde etkilendigi ve BDNF serum seviyelerinin de daha yavas
yiikseldigi soylenebilir (Yontan, 2020). BDNF rs6265 polimorfizminin genotipi ile ilgili
siirl arastirma olmasina ragmen GG ve/veya GA genotipe sahip bireylerin AA genotip

bireylere (sporcu ve sedanter) oranla daha iyi performans gosterdikleri sdylenebilir.
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BDNF  polimorfizmi genotiplerine gore PB puan degerleri incelendiginde;
sprint/atma/atlama grubunda AG genotip ortalamasi 982.71+144.65 puan, GG genotip
ortalamast 1045.30£69.50 puan; orta mesafe grubunda AG genotip ortalamasi
833.50+219.91 puan, GG genotip ortalamasi1 922.61+115.45 puan; uzun mesafe grubunda
AG genotip ortalamas1 1014.50+75.07 puan, GG genotip ortalamas1 1072.00+£28.58 puan;
yliriiylis grubunda AG genotip ortalamasi 895.16+£106.21 puan ve GG genotip ortalamasi
1014.92493.81 puan olarak saptanmistir. DOrt bransta da AA genotip tasiyicilarina
rastlanmamustir. Literatiirde ulasabildigimiz aragtirmalarda atletler veya farkli branslardaki
sporcularda atletik performans ile BDNF gen polimorfizmini karsilagtiran arastirmalara
rastlanmamustir. BDNF gen polimorfizmi ve performans degerlendirilmesi ile yapilan ilk
aragtirma olmasi1 yapilan degerlendirmeleri sinirlamaktadir. Ancak tiim branslarda GG
genotipe sahip sporcularin PB puan ortalamasinin GA genotipe sahip sporculardan daha
yiiksek olmasi ve AA genotipe Sahip sporcularin olmamast BDNF gen polimorfizminin
sportif performansa etkisi olabilecegini diistindiirmektedir. BDNF rs6265 gen
polimorfizminin hem genotip hem de PB puan ortalamasi ile daha o©nce hig
calisilmadigindan 6zgiin bir arastirma 6zeligini tasimaktadir. Yapilan arastirmanin sportif
performans ve BDNF iliskisinin arastirilacagi sonraki ¢alismalar i¢in 6nemli bir veri kaynagi

olacag diisiiniilmektedir.

Yapilan aragtirma popiilasyonunun elit sporculardan olusmasi arastirmanin gii¢lii yonii
olarak degerlendirilirken, ulasilabilen sporcu sayisinin yeterli sayida olmamasi arastirmanin
sonuglarmi smirlandirmaktadir. incelenen (ACTN3 ve BDNF) genler hakkinda yapilan
degerlendirmeler de aragtirmanin ikincil siirlandirilmasidir. Yapilan arastirmalardan elde
edilen bulgularin ve literatiiriin incelenmesi sonucunda atletlerde basarinin belirlenmesi
sadece genetik faktorlere degil ¢evresel faktorlere de bagli oldugu; cevresel faktorlerin de
zaman igerisinde gen fonksiyonlarini etkileyebilecegi diisiiniildiiglinde, arastirmalarda az da
olsa farkli sonuglarin bulgulandig: tespit edilmistir (Bulgay ve digerleri, 2020a). Bu farkli
sonuclarin ortaya ¢ikmasinda, farkli spor branglarinin karsilastirilmasi, rakim, homojen
olmayan gruplar ile aragtirmalarin yapilmasi, elit sporcularla arastirmanin yapilmasi
gerekliliginden kaynakli arastirma gruplarinin siirli sayida olusturulmasi, katilimcilarin
etnik koken, cinsiyet, yas, spor deneyimi gibi etkenlerin etkisinin olabilecegini
disiinmekteyiz. Atletik yetenegi ortaya cikaran aday genler elit diizeyde performans

gosteren sporcularda kullanildiginda, antrenman uygulamalarinin kapsam ve siddetini,



43

sahaya yansimasini ortaya ¢ikarabilecek dnemli ipuglaridir. Ancak s6z konusu testler ya da
aday genlerin, ¢ocuklarda ve genglerde sonradan ortaya ¢ikabilecek atletik performans
belirteglerinin olas1 tahminlerini ortaya ¢ikarmaktan olduk¢a uzak yaklagimlar ya da
uygulamalar oldugu siiphesiz Ki zihinleri kurcalamaktadir. Ciinkii atletik performans
olduk¢a karmasik ve ¢ok yonlii bir olgudur (Bulgay ve digerleri, 2020a; Cerit, 2021;
Papadimitriou ve digerleri, 2016).
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6. SONUC VE ONERILER

Atletik performansa etki ettigi diisiinilen ACTN3 ve BDNF polimorfizm dagilimlarinin
incelenmesi, sprint/atma/atlama, orta mesafe, uzun mesafe ve yiiriiylis branslarinda
karsilastirma yapilarak hangi siklikta goriildiigiinlin saptanmasi ve atletik performans
tizerine genetik Ozeliklerin etkisinin olup olmayacagiin belirlenmesi amaciyla yapilan
aragtirmanin sonuglarma gore; ACTN3 rs1815739 polimorfizminin gruplar arasi istatiksel
olarak anlamli bir farklilik olmamasina ragmen sprint/atma/atlama grubunda RR genotip,
orta mesafe grubunda RX genotip, uzun mesafe grubunda XX genotip ve yiiriiyiis grubunda
RR genotipe sahip tastyicilarin daha yiiksek dagilima sahip oldugu tespit edilmistir. ACTN3
allel dagiliminda ise, sprint/atma/atlama grubunda R alleli, orta mesafe grubunda R alleli,
uzun mesafe grubunda X alleli ve yiiriiylis grubunda R allelinin daha yiiksek dagilima sahip
oldugu saptanmustir. ACTN3 genotip dagilimina gore PB puanlar1 incelendiginde,
sprint/atma/atlama grubunda RR genotip, orta mesafe grubunda RR genotip, uzun mesafe
grubunda RR genotip, yiirliylis grubunda ise XX genotipe sahip atletler PB puan ortalamasi
ile en yiiksek degere sahiptir. BDNF rs6265 polimorfizminde hem genotip hem de allel
dagilimlarina gore gruplar arasinda istatistiksel olarak anlamli farklilik tespit edilmemesine
ragmen tiim gruplarda GG genotipin, dagilim orani ile en yiiksek oldugu tespit edilmistir.
AA genotip tasiyicilarina ise rastlanmamigtir. BDNF polimorfizmi genotiplerine gére PB
puan degerleri incelendiginde, tiim gruplarda GG genotipe sahip atletler PB puan ortalamasi

ile en yiiksek degere sahiptir.

Sonug olarak, atletik performans gelisiminde sadece iki aday gen {izerinden sonuca
ulagsmanin degerlendirmeleri olumlu ya da olumsuz bir sekilde etkileyebilecegi, ancak atletik
performans gelisiminde dayaniklilik veya sprint/gili¢c parametrelerinin ortaya ¢ikisinda ¢ok
gen ve ¢ok faktorlii degiskenlerin de anahtar rol oynayabilecegi, ayrica yapilan aragtirmalar
neticesinde agiklanan genetik yansimalarin tutarliligi acisindan c¢alisma gruplarinin
homojenliginin ve niceliginin de énemli bir detay olarak géz dniinde bulundurulmasinin
onemli oldugu diisiiniilmektedir. Ozetle; elde edilen bulgular dogrultusunda ACTN3 ve
BDNF gen polimorfizmlerinin acrobik ya da anaerobik sportif basarida etkili oldugu, ancak
bahse konu polimorfizmlerin performans gelisim seviyesi tizerindeki etkilerinin de tartigmali

oldugu gozlemlenmistir.
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Oneriler

a)

Sportif performans ve gen ile iliskili potansiyel genetik varyantlar1 degerlendirmek i¢in
tim ekzom dizilimi yapilmalidir. Elde edilen bulgular ile sporcularin;

Fizyolojik 6zellikleri genetik parametrelerle karsilastirilmali ve uygun antrenman modeli
belirlenmelidir. Genetik yapilarina gore bireysel antrenman programlar1 olusturularak
antrenmanlardan saglanacak fayda artirilmalidir.

Darbeye bagl olmayan yaralanma/sakatlik profilleri belirlenmeli, bireysel antrenman
programlari ile yaralanmalarin minimize edilmesi saglanmalidir.

Gliiten, laktoz, folik asit ve kafein gibi beslenme ile ilgili genetik parametreler analiz
edilmeli ve bu bilgiler dogrultusunda beslenme programlar1 olusturularak genetik
danmismanlik verilmelidir.

Miisabaka Oncesi, miisabaka siirecinde ve sonrasinda sporcu performansina mental
acidan etki edebilecek genetik parametreler analiz edilmeli, miisabaka sirasinda
konsantrasyon kaybinin minimize edilmesi amaciyla zihinsel antrenman programlarinin
olusturulmasi planlanmalidir.

Farkli branglarda farkli egzersiz programlart uygulanarak boylamsal aragtirmalar
yapilmalidir.

Gegerli ortak varyantlart bulmak i¢in 6rneklem sayilarinin 6nemli 6lgiide artirilmasi gerekir.
Biiyiik etkilere sahip varyantlar1 belirlemek igin etnik kokene 6zgii ve aile arastirmalari
yapilmalidir.

Arastirmalarda daha saglikli bulgular elde edebilmek icin gruplar; iist diizey elit, elit ve

subelit olarak ayr1 ayr1 degerlendirilmelidir.
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