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OZET ACTN3 geni, iskelet kas fibrillerinde yiiksek hizda kastlmay1
destekleyen bir protein olan alfa-aktinin 3’ii kodlamaktadir. Insanlarda
yapilan c¢aligmalarla paralel sekilde atlarda da ACTN3 gen
varyasyonlarinin kas tipi, gili¢, hiz ve dayaniklilik 6zellikleri tizerinde
belirleyici oldugu ortaya konmustur. At yarislarinda basariy1 etkileyen
faktorlerin yalnizca bakim ve antrenman gibi ¢evresel unsurlara bagl
olmadigi; genetik yapinin da yaris performansinda 6nemli bir rol
oynadigl vurgulanmistir. Farkli at irklarinda yapilan ¢aligmalarla,
ACTN3 geninde gozlemlenen tek niikleotid polimorfizmlerin yaris
performansi, giig-kuvvetlilik ve dayaniklilik gibi 6zelliklerle iliskili
oldugu gosterilmistir. French Trotter, safkan, Arap, Yili ve Polonya
yerel rklart gibi farkli popiilasyonlarda yapilan genetik analizler, irklar
aras1 performans farkliliklarm altinda yatan genetik ¢esitliligi ortaya
koymustur. Caligmalar, 6zellikle hizli kosu ve patlayici gii¢ gerektiren
yariglarda ACTN3 geninde belirli alel kombinasyonlarinin avantaj
sagladigini; buna karsin dayaniklilik gerektiren uzun mesafe
yariglarinda farkli genotiplerin 6ne ¢iktigini gostermektedir. Ayrica
ACTN3 ekspresyonunun kas dokusunda egzersize yanit olarak
degisiklik gosterdigi ve bu ekspresyon artiginin atletik performansi
destekledigi bulunmustur. Sonug olarak yaris atlarinda ACTN3 geni ve
genetik varyasyonlarmin analiz edilmesi, hem yaris performansini
optimize etmek hem de uygun seleksiyon stratejileri gelistirmek
acisindan bilylikk 6nem tagimaktadir. Genetik profillemenin, yaris
atlariin yetistiriciliginde ve performans tahmininde 6nemli bir arag
olabilecegi ortaya konmustur. Bu derlemenin amaci, yaris atlarinda
alfa-aktininler 6zellikle ACTN3 geni ve bu gende meydana gelen tek
niikleotid polimorfizmlerinin, atlarin fiziksel performansi, hiz,
dayaniklilik ve kuvvet gibi atletik ozellikleri tizerindeki etkilerini
degerlendirmektir. Ayrica farkli at irklarinda ACTN3  gen
varyasyonlarinin yaris performansi ile iligkisini ortaya koyarak, genetik
analizlerin yaris basarisi ve seleksiyon programlari agisindan 6nemine
dikkat ¢ekmek hedeflenmistir.
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ABSTRACT The ACTN3 gene encodes alpha-actinin-3, a protein that
supports high-speed contractions in skeletal muscles. In horses, as in
humans, ACTN3 gene variations significantly influence muscle type,
strength, speed, and endurance traits. Race performance is shaped not
only by environmental factors like care, nutrition, and training but also
by genetic structure. Studies across various breeds, including French
Trotters, thoroughbreds, Arabian horses, Yili horses, and Polish local
breeds, have linked single nucleotide polymorphisms in the ACTN3
gene to athletic traits such as race performance, power, and endurance.
Specific ACTN3 allele combinations provide advantages in sprint races
requiring explosive strength, while different genotypes are associated
with success in endurance events. Additionally, 4CTN3 gene
expression has been shown to vary with exercise, and increased
expression supports improved athletic performance. Understanding
ACTN3 variations is therefore crucial for optimizing racehorse
performance and for designing effective selection strategies. Genetic
profiling emerges as a valuable tool for breeding programs and for
predicting athletic potential. This review aims to evaluate the role of
alpha-actinins, particularly ACTN3 and its single nucleotide
polymorphisms’, in shaping physical performance characteristics like
speed, endurance, and strength in racehorses. By examining the
association between ACTN3 variations and race performance across
different horse breeds, the review highlights the importance of genetic
analyses for enhancing racing success and guiding selective breeding.
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Insanlarda, bireyin sportif performans kalitesini;
sahip oldugu disiplin, beslenme,
motivasyon, istek, uyku gibi ¢evresel faktorler ile kas

fibril boyutlari, kas fibril kompozisyonu, elastikiyet,

antrenman,

sinir kas koordinasyonu vb. genetik yapi ile dogrudan
iliskili olan faktorlerin birlesimi belirlemektedir.'? Bu
durum da ¢esitli spor dallarindaki sporcularin genetik
yapilart ile ilgili spor dalindaki basari oraninin
arastirilmasini saglayan “Spor Genetigi” dalini 6n
plana ¢ikarmistir. insan Genom Projesi (1990-2003)
genlerin yapisi, gen
lokasyonlart ile ilgili 6nemli bilgiler elde edilmistir.

ile insanlardaki sayisi,
Yapilan calismalardan elde edilen sonuglara gore
genlerin metabolizmadaki rolii, olas1 mutasyonlarda
sekillenebilen anomaliler ve genler ile baglantili
olusabilecek hastaliklara yatkinliklarin analizi
yapilabilmektedir.>* Insanlarda genler ve sportif
performans iligkisinin aragtirildigi bir ¢alismada;
ACTN3, ACE, ADRB2, IL6, NOS3, SOD?2 gibi genler
ve toplam sporcu sayisi incelenmis; ACE, ACTN,
PPARGCIA, ADR2A, Gly482, ILI15RA gibi genler ile
glic/kuvvet performans iliskisi ortaya konmustur.’
Bu derlemede, insanlardaki genetik faktorlerin sportif
performans iizerindeki etkilerine dair bulgular
1s18inda, ACTN3 gen polimorfizminin ¢esitli at
irklarinda yarig performansi, gili¢ ve dayaniklilik gibi
faktorler
degerlendirilmesi amaglanmustir.

iizerindeki  potansiyel  etkilerinin

I ACTN3 GENIi, POLIMORFizMi VE
KAS PERFORMANSI ILiSKiSi

Aktin proteinleri alfa, beta, gama olmak iizere 3
gruba ayrilmaktadir. Alfa-aktininler, iskelet kas
fibrillerinde Z ¢izgileri lizerinde bulunan 6énemli bir
protein bilesenidir; insanlarda ACTN2 ve ACTN3
genleri tarafindan kodlanmaktadir. Tiim iskelet kas
fibrillerinde ACTN2 ekspresyonu goriiliirken;
ACTN3, yalnizca hizli kasilan kas fibrillerinde
eksprese olmaktadir.! Bu nedenle ACTN3, yiiksek
hizda kasilma gerektiren kas yapilar1 ve gii¢ sporlari
ile iligkili aragtirmalarda belirleyici bir faktdr olarak
one ¢ikmaktadir. ACTN3 proteini, 11. kromozom
iizerindeki 11q13-q14 bolgesinde yer alan ACTN3
geni tarafindan iretilmekte olup, bu bolgede
meydana gelen genetik degisimlerin kas yapisinin
ozelliklerini etkiledigi bildirilmektedir.®

Genetik varyasyonlari, bireylerin yatkin
olduklari spor dallarinda  farkliliklara  yol
acabilmektedir. ACTN3 geni, R (fonksiyonel) ve X
(fonksiyon kaybi) olmak tizere 2 farkli alel formunda
bulunur. Yapilan ¢aligmalarda, R alelinin yiiksek kas
kasilma giicliyle; X alelinin ise dayaniklilik
performansiyla pozitif iliski gosterdigi belirlenmistir.
Genotip diizeyinde, RR (hizli kasilan kas lifi b), RX
(hizli kasilan kas lifi a) ve XX (yavas kasilan kas 1ifi)

olmak tizere 3 kategori tanimlanmaktadir.®

ACTN3 geninin 16. ekzonunda, 77. pozisyonda
meydana gelen C1729T mutasyonu sonucunda,
normalde bulunmasi gereken sitozin (C) bazimnin
yerine timin (T) baz1 gelmekte ve bu degisim C-T
transizyonu/c.577C>T (R577X)
adlandirilmaktadir. Bu mutasyon, ACTN3 {iretimini

olarak

azaltmakta; ancak ACTN2 geninin telafi edici etkisi
sayesinde muskiiler distrofi gibi patolojik durumlara
yol agmamaktadir.®’

Hiicre ¢ekirdeginde bulunan genler, anneden ve
babadan gelen kopyalar halinde kalitilir. Bu nedenle
ACTN3 mutasyonu, bireylerde 3 farkli formda
gozlemlenmektedir: (1) Homozigot normal (CC/RR):
Her iki ACTN3 gen kopyasit normaldir, yiiksek
kuvvet, yiiksek hiz, patlayici gii¢ 6zellikleri ile diisiik
dayaniklilik gozlenir; (2) Heterozigot degisim
(CT/RX): ACTN3 geninin bir kopyasinda mutasyon
bulunur ve birey yliksek hiz ve patlayici giic hem de
artmis dayaniklilik 6zellikleri gosterir; (3) Homozigot
degisim (TT/XX): Her iki ACTN3 gen kopyasi
mutasyona ugramistir, yliksek dayaniklilik ile birlikte
disik hiz ve disiik patlayict giic performansi
sergilenir.®’

| ACTN3 POLIMORFizMi VE
SPORTIF PERFORMANS UZERINE
CALISMALAR

ACTN3 R577X polimorfizmi ile sportif performans

arasindaki iligskiyi inceleyen ¢alismalarda da
yiiziiciiler, atletler, judocular gibi farkli branslardan
sporcu gruplarinda hem 4CTN3 hem de diger spor
genetigi ile iliskili genlerin dagilimi arastirilmigtir.®
Insanlarda yapilan bir ¢aliymada, 139 maratoncu
iizerinde bir takip siirecinde ACTN3 genotiplemesi

yapilmig; RR, RX ve XX genotip frekanslari sirasiyla



%28.,8, %42,8 ve %?23,5 olarak bulunmustur.

Aragtirma sonucunda, XX genotipine sahip
maratoncularda kas tipi yaralanmalarin, RR ve RX
genotiplerine sahip bireylere kiyasla daha fazla
oldugu; ani gelisen kas yaralanmasi riskinin XX
genotipli atletlerde, RR genotiplilere gore 2 kat daha

yiiksek oldugu belirlenmistir.’

Profesyonel monopalet iizerine yapilan baska bir
caligmada, ACTN3 R577X (rs1815739)
polimorfizminin boy ve kilo ile iliskisi incelenmis;
2’si kadin 7’si erkek olmak t{izere toplam 9 sporcudan
elde edilen sonuglara gére RR genotipi daha kisa
boylu ve daha zayif sporcularda, RX genotipi ise
daha uzun boylu ve kilolu sporcularda daha sik
gézlemlenmigtir.!

Tiirkiye’de 40 profesyonel futbolcu {izerinde
gerceklestirilen baska bir ¢calismada, ACTN3 R577X
genotip dagilimi degerlendirilmis ve 19 futbolcuda
RR (%47,5), 15 futbolcuda RX (%37,5) ve 6
futbolcuda XX (%15) genotipleri tespit edilmistir.
Alel frekanslar1 agisindan R aleli %66,25, X aleli
%33,75 olarak bulunmus; bu sonuglar, patlayici gii¢
fenotipi ile iliskilendirilen RR genotipinin baskin
oldugunu gostermistir.'!

Uluslararas1 bir ¢alismada Brezilya, Jamaika,
Yunanistan, Italya, Litvanya, Polonya, Rusya, Ispanya,
Amerika’dan 555 sprinter lizerinde yapilan analizler
sonucunda erkek Kafkas sprinterlarda 4CTN3 R577
RR genotipine sahip olanlarin, AC7TN3 XX genotipine
sahip olanlara gore 200 m sprint yariglarinda daha iyi
dereceler elde ettigi rapor edilmigtir."

Ege Bolgesi'nde farkli spor branslarinda (tenis,
futbol, judo, tekvando, giires, basketbol, voleybol,
futbol, bisiklet) aktif olarak yer alan 105 sporcu
tizerinde yapilan bir ¢aligmada da ACTN3 R577X
analizleri gergeklestirilmis ve caligma sonucunda RR
ve RX genotip dagilimlarmin elit sporcularda, sedanter
bireylere gore Onemli oldugu
bildirilmistir.”

diizeyde farkli

I AT IRKLARINDA ACTN3 POLIMORFIZMININ
ATLETIK PERFORMANS ILE ILISKISI:
FARKLI COGRAFYALARDAN BULGULAR

Tarih boyunca popiilerligini koruyan at yarislarinda,
atlarin fizyolojik ve anatomik 6zelliklerinin sportif

performanslar1 {izerindeki etkileri uzun siiredir
bilinmektedir. Bir atin yarig kabiliyetinde bakim,
besleme ve egitim gibi ¢evresel faktorler onemli bir rol
oynasa da 1rklar arasindaki performans farkliliklarinin
biiyiik olctide kalitsal temellere dayandigi kabul
edilmektedir. Bu durum, atlarin genetik yapisinin
sportif performansla iligkisini incelemeye yonelik
aragtirmalarm 6nemini artirmugtir. '

French Trotter, French Saddlebred, safkan ve
Cob Normand 1rklarina ait 15 at {izerinde yiiriitiilen
bir ¢alismada, 4 ACTN3 geninin yapisi, ekspirasyon
diizeyi ve polimorfizmleri arastirilmistir. Caligmada
gluteus medius, masseter ve platysma gibi 3 iskelet
kast ile kalp, akciger, dalak ve bobrek dokularindan
ornekler toplanmis ve bu drneklerin genomik yapilari
gercek zamanlt polimeraz zincir reaksiyonu
yontemiyle analiz edilmistir. ACTN3 tamamlayici
deoksiriboniikleik asidinin 3,47 kb uzunlugunda, 902
aminoasit igeren 2.709 niikleotid diziliminden
olustugu, ayrica insan, fare, kopek, sigir, maymun ve
tavsan gibi memelilerle %89 oraninda benzerlik
gosterdigi tespit edilmistir. Atlarin ACTN3 genomik
yapisinin en fazla kdpeklerle, ardindan sirasiyla sigir,
tavsan, insan, maymun ve fare ile benzerlik gosterdigi
ACTN3 gen

gluteus

belirlenmistir. ekspirasyonu
incelendiginde

kaslarinda diger dokulara kiyasla daha yiiksek

medius ve platysma
diizeyde ekspresyon saptanmigtir.'* Avustralya’da
yapilan bir caligmada ise satkan Arap, standart, Shire
ve Clydesdale irklarindan 75 at tizerinde ACTN3 gen
sekans analizi gerceklestirilmistir. Atlar, atletik
ozelliklerine gore gruplandirilmistir: kisa mesafe ve
yiiksek hiz kabiliyetiyle safkanlar (1. grup), uzun
mesafelerde dayanikliligiyla bilinen Arap atlar1 (2.
grup), standart ytirityiis irk1 atlar (3. grup) ve kuvvet
gerektiren islerde kullanilan Shire ve Clydesdale
wrklart (4. grup). Yapilan genetik analizlerde, safkan
atlarda ACTN3 gen diziliminde 1.104. pozisyonda
AA homozigot aleline rastlanmamuis, bu alelin hiz
performans: i¢in negatif bir etki olusturabilecegi
diistiniilmiistiir. Arap ve safkan atlarda G aleli daha
yiksek oranda bulunurken, kuvvet 6zellikleri 6n
planda olan Shire ve Clydesdale atlarinda GG
homozigot aleline rastlanmamastir.

Polonya’da farkli kullanim amaclarina sahip 877
attan alinan kan ve kil folikiil 6rnekleri iizerinde



yapilan calismada, ACTN3 gen polimorfizminin
atletizm ile iliskisi arastirlmistir. Tlkel Polonya Konik
atlari, Karpat midillileri, sogukkanli Polonya atlari,
Arap atlar ve safkan atlar ¢alismaya dahil edilmistir.
G aleli, %20, Karpat
midillilerinde %17 ve sogukkanli Polonya atlarinda

Polonya midillilerinde

%36 oraninda diisilk bulunmustur. Buna karsilik
safkan atlarda %60, Arap atlarinda ise %74 oraninda
G aleli saptanmistir. Ayrica C ve T polimorfizmleri
de analiz edilmis; T alelinin atletizm ve kosu
performansiyla; C alelinin ise dayaniklilik ve giic
ozellikleriyle iliskili oldugu bildirilmistir.

Bir diger calismada, 15 safkan Arap at1 lizerinde
1.500 m ve 5.000 m gibi farkl1 parkur uzunluklarinda
uygulanan egzersiz programlar1 sonrast gluteus
medius kaslarindan alinan biyopsi orneklerinde
ACTN3 gen ekspresyonu analiz edilmistir. Egzersiz
sonrasl, kas dokularinda 4CTN3 gen ekspresyonunda
anlaml1 bir artis gdzlenmistir.!”

Cin’de yarig sektoriinde 6nemli yere sahip Yili
atlarinda yapilan calismada, ACTN3 geninde olasi tek
niikleotid polimorfizmleri ve
performansina etkisi incelenmistir. Toplam 38 atin

bunlarin  yaris

kan ornekleri iizerinde yapilan polimeraz zincir
reaksiyonu ve sekanslama calismalar1 sonucunda,
ACTH geninde belirlenen polimorfizmlerin atletik
anlamli bir etkisinin

performans {izerinde

bulunmadigi rapor edilmigtir.'®

Irak’ta yiiriitlilen bir aragtirmada ise Arap atlari,
yerel at irklar1 ve safkan atlardan olusan 126 bireyin
ACTN3 geninin 19. ekzonu iizerinde genetik analizler
yapilmigtir. Calisma sonucunda, 5 farkli tek niikleotid
polimorfizmi tespit edilmis ve ACTN3 geninin
performans belirteci olarak degerlendirilebilecegi
ifade edilmistir."

Son olarak Kore’ye 6zgii Jeju atlarinin genetik
yapisini inceleyen bir c¢alismada, Jeju atlarimin
ACTN2, LCORL, HMGA2, ZFAT, PDK4, CASPI ve
MSTN genleri Mogol yaban atlar1 ile karsilastirilarak
analiz edilmistir. Calismada, 21 milyonun {izerinde
tek niikleotid polimorfizmi kaydedilmis ve Jeju

atlarinin, Mogol yaban atlariyla genetik benzerlikler
tasidig, ancak dogrudan bir soy iligkisi bulunmadigi

sonucuna vartlmistir.?

[l SONUC

Sonu¢ olarak yapilan ¢alismalar, ACTN3 geni ve
genetik zincirinde meydana gelen tek niikleotid
polimorfizmlerinin farkli at irklarinda 6nemli bir role
sahip oldugunu ortaya koymustur. Bu genetik
varyasyonlarin, yarig atlarinin ik ve genetik
profillerine bagli olarak yaris performansi, giic,
kuvvetlilik ve dayaniklilik gibi Ozelliklere katki
sagladigi belirlenmistir. Ayrica kosu performansi
acisindan genetik analizlerin yapilmasmin, yaris
basarisit ve ekonomik kazan¢ agisindan kritik bir
Ooneme sahip olabilecegi vurgulanmistir.

Finansal Kaynak

Bu ¢alisma swrasinda, yapilan arastirma konusu ile ilgili
dogrudan baglantisi bulunan herhangi bir ilag firmasindan, tibbi
alet, gere¢ ve malzeme saglayan ve/veya iireten bir firma veya
herhangi bir ticari firmadan, c¢alismanin degerlendirme
siirecinde, ¢alisma ile ilgili verilecek karart olumsuz
etkileyebilecek maddi ve/veya manevi herhangi bir destek

alimmanustir.

Cikar Catismast

Bu ¢aligma ile ilgili olarak yazarlarin ve/veya aile bireylerinin
¢tkar ¢atismasi potansiyeli olabilecek bilimsel ve tibbi komite
iiveligi veya iiyeleri ile iligkisi, damismanlik, bilirkisilik, herhangi
bir firmada ¢alisma durumu, hissedarlik ve benzer durumlari

yoktur.
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