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RESUMEN

En el presente articulo se describe mediante un estudio de tipo descripcion de la
literatura la relacion existente entre el gen ACTN3 y sus polimorfismos en el
rendimiento muscular de deportistas de alto rendimiento de diferentes disciplinas.
Se han tenido en cuenta bases de datos como Science Direct, Pubmed, Proquest,
Clinical Key, Medline y Springerlink y la bdsqueda se ha hecho mediante los
términos MeSH ACTN3, Sports, Muscle Strength, Power, Endurance y Injury. Se
incluye en este articulo una tabla con la descripcion de cada uno de los articulos
escogidos con su calificacion a través de Scimago.
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ABSTRACT

In the present article, a description of the literature is described by the relationship
between the ACTN3 gene and its polymorphisms in the muscular performance of
high performance athletes of different disciplines. We have taken into account
databases such as Science Direct, Pubmed, Proquest, Clinical Key, Medline and
Springerlink and the search has been made through the terms MeSH ACTNS3,
Sports, Muscle Strength, Power, Endurance and Injury. Included in this article is a
table with the description of each of the articles chosen with its rating through
Scimago.

Introduccion
El genoma humano contiene gran cantidad de informacion codificada que

generalmente es exhibida en las capacidades fisicas e intelectuales de las
personas. En la actualidad, se pueden asociar mutaciones genéticas con cambios o
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adaptaciones en diferentes sistemas organicos, entre ellos el musculoesquelético.
Uno de los genes mas estudiados en el campo médico-deportivo es el ACTN3,
responsable de la decodificacién de la proteina alfa actinina, encargada de la
unién de la actina en los sarcdémeros musculares. La presencia de un alelo de este
gen (R577X) provee al deportista de una mayor velocidad de contraccion
muscular, lo que se expresa como mayor potencia. Por otro lado, la ausencia del
gen (xx) le da al deportista mayor indice de resistencia muscular, lo que lo hace
adecuado genéticamente para destacar en maratones. Diferentes estudios intentan
corroborar esta informacion a través de pruebas gendmicas a deportistas de alto
rendimiento de diferentes disciplinas alrededor del mundo y estos se intentan
resumir en este documento.

El objetivo principal de este articulo es describir la relacion entre el gen ACTN3 y
el desempeiio muscular en deportistas de alto rendimiento reportada en la
literatura. Como objetivos secundarios se encuentra: explorar la evidencia
existente acerca del gen ACTN3 en relaciéon a la fuerza en deportistas de alto
rendimiento. Evaluar y clasificar la evidencia sobre el ACTN3 y la fuerza a través
de Scimago Yy finalmente identificar las caracteristicas de los articulos escogidos
para el estudio.

LA GENETICA EN EL RENDIMIENTO MUSCULAR Y LA POTENCIA

Con los afos se han evidenciado los beneficios y diferentes adaptaciones que
genera el ejercicio en los atletas. Recientemente, los bidlogos moleculares han
descubierto redes de vias de sefalizacion y moléculas reguladoras que coordinan
las respuestas de adaptacion al ejercicio en el musculo esquelético debido a el
rendimiento del ejercicio, las respuestas metabdlicas y la regulacién de la
homeostasis metabdlica (Egan & Zierath, 2013).

La actividad fisica origina la activacion de sefiales proteicas y a su vez conduce a
la activacion de numerosos genes de respuesta temprana, factores de transcripcion
y maquinaria celular para dar inicio a la transcripcion de RNAm especificos. La
cantidad de proteina presente estd dada por diversos mecanismos como la relacién
entre sintesis y degradacion del RNAm, el nivel base de abundancia de cada
proteina y los mecanismos adicionales de control de la traduccion, que dan inicio
a nivel molecular y de respuesta a los ejercicios endurance (resistencia o aerébico)
y de fuerza (sobrecarga o resistencia), entre ellos se encuentran (Saavedra, 2006).

El ejercicio de resistencia (o basadas en la fuerza) impone una demanda de baja
frecuencia y alta resistencia. Por consiguiente, las respuestas metabdlicas y
moleculares a éste tipo de ejercicio son especificas y difieren de los ejercicios de
endurance (aerobico) (Egan & Zierath, 2013). Por tanto, el entrenamiento de
fuerza mantiene de manera mas efectiva la tasa metabolica basal, la masa
muscular y la funcion fisica en las personas de la tercera edad (mayores) (Egan &
Zierath, 2013).
Existen diferentes genes que controlan los procesos biolégicos como la
produccion de masculo de la energia, la biogénesis de las mitocondrias, la
formacion oOsea, la eritropoyesis, la angiogénesis, la vasodilatacion, Ila
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neurogénesis, etc. revela el perfil de ADN para atletas, es decir, las capacidades de
un atleta para realizar esfuerzos fisicos especificos estan determinados por las
variaciones genéticas que pueden estar asociadas con la capacidad de resistencia,
el rendimiento muscular y potencia, la susceptibilidad a lesiones y aptitud
psicologica.

Ademas, en la literatura se encuentran que mas de 200 genes estan siendo
relacionados con el rendimiento fisico. Por tal motivo, el genotipo de los atletas se
estd desarrollando como una herramienta para la formulacion de entrenamiento
personalizado y programas nutricionales para optimizar el entrenamiento
deportivo asi como para la prediccion de lesiones relacionadas con el ejercicio
(Pokrywka et al., 2013).

Hugh Montgomery en 1998 mencionado por (Pokrywka et al., 2013). fue el que
descubrio el primer gen ligado a la aptitud humana, la enzima convertidora de
angiotensina (ECA). Por otra parte, (Bray et al., 2009) disefi6 un mapa de
polimorfismos genéticos los cuales generan predisposicion a la aptitud fisica y los
resultados deportivos. En ellos identific6 239 genes de fitness: 214 en
cromosomas autosomicos, 7 en cromosoma X y 18 en el ADN mitocondrial.

En cuanto al deporte de rendimiento, se puede determinar que el atleta esta
intrinsecamente predispuesto ya sea al rendimiento en sprint / potencia o eventos
de resistencia. Por ello, las diferencias entre los individuos estan relacionados con
la variacion genética (polimorfismo), es decir, la presencia de dos o més variantes
de un determinado gen que difiere en un nucledtido (polimorfismo de un solo
nucleétido, SNP), por ejemplo o- actinina gen esquelético isoforma muscular 3
(ACTN3) (Pokrywka et al., 2013).

Metodologia:

La presente investigacion corresponde a un disefio de investigacion descriptiva de
tipo revision de la literatura. En donde la poblacién del estudio son articulos que
se encuentran en las bases de datos, y la muestra estara conformada por los
articulos que cumplen los criterios de inclusion y exclusion.

Esta revision se realiz6 durante la practica de profundizacion musculo esquelética
ejecutada en el Centro Médico Deportivo MET; la busqueda se ejecut6 durante el
periodo comprendido entre febrero y marzo de 2018 en el metabuscador de la
Universidad de La Sabana (Eureka) focalizando la basqueda en las bases de datos
SCIENCE DIRECT, PUBMED, CLINICAL KEY, PROQUEST, MEDLINE y
SPRINGERLINK. La busqueda se realizara mediante el uso de los siguientes
términos MeSH: ACTNS3, Sports, Muscle Strength, Power, Endurance, Injury. Se
tendran en cuenta los derivados de estos términos para complementar la basqueda.

Criterios de Inclusion:
e Ensayos controlados aleatorizados o cuasi-experimentales publicados en
revistas indexadas
e Deportistas entre 14 a 50 afios
e Estudios donde se incluya el gen ACTN3
e Idioma Espafiol, Inglés y Portugués
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e Estudios entre el afio 2000 hasta el 2018

e >80% de los estudios seleccionados se encuentren en un ranking y tengan
un indice de impacto dentro de las publicaciones cientificas evaluadas por
Scimago.

Criterios de Exclusion:
e Estudios donde la prioridad sea otro gen distinto al ACTN3
e Estudios donde no sea explicita la manera de obtencion y andlisis del
genoma
e Estudios donde no sea explicito el deporte que practica la muestra.

Resultados
En la presente revision de literatura se encontraron 7214 articulos en las bases de

datos SCIENCE DIRECT, PUBMED, CLINICAL KEY, PROQUEST,
MEDLINE y SPRINGERLINK, luego de quitar los duplicados se obtuvieron
5680 articulo, posteriormente se aplicaron criterios de inclusién y de exclusion
mencionados anteriormente. Se obtuvo un total de 59 articulos revisados y
finalmente s6lo 12 fueron incluidos en la sintesis cualitativa (ver diagrama de
flujo).

Una vez los estudios fueron seleccionados se procedio a la extraccién de los datos
de mayor interés para la revision. Se tuvo en cuenta el nombre del estudio, el pais
principal donde fue realizado, el numero de participantes, cantidad de
participantes en el grupo experimental y grupo control de haberlo, promedio de
edad o en su defecto el rango de edad, genes involucrados en el estudio, método
de obtencion del genoma, deporte, funcién fisica involucrada, método por el cual
se evaluo la funcion fisica.
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Discusién y conclusiones:

En la Gltima década, la genética esta
cada vez mas inmersa en el campo
deportivo, debido a que se ha
intentado demostrar el vinculo de
ciertos factores genéticos con el
desempefio atlético. Este proceso se
lleva a cabo en el momento que se
descifra el ADN de cada atleta.

Estos hallazgos han sido tenidos en
cuenta por los entrenadores vy
profesionales de la ciencia del
deporte en la hora de la seleccion de
los deportistas en cuanto al deporte o
la disciplina deportiva en la cual se
vayan a desempefiar el atleta en el
alto rendimiento. A pesar que este
tipo de investigaciones se evidencia
en la literatura, adn existe un
desconocimiento teorico por parte de
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los profesionales de la salud
(fisioterapeutas, entrenadores,
kinesidlogos) que se encuentran
inmersos en el area deportiva.
Ademas, se han encontrado estudios
con alto rigor metodologico han sido
publicados con exhaustiva
vehemencia, arrojando no siempre
resultados coherentes unos con otros.

Esta investigacion serd atil para el
personal encargado de seleccionar
atletas para un deporte o disciplina
deportiva y a los profesionales que
de una u otra forma se encuentran
involucrados en el area del deporte y
que hacen parte de la planificacion,
entrenamiento  deportivo 'y en
procesos de  recuperacion 0
rehabilitacion del atleta si es el caso.
Este conocimiento especifico en el
gen ACTNS3 relacionado con la
fuerza y sus subtipos como la
potencia y la fuerza, les daran
herramientas necesarias para
comprender la relacion entre la
genética, el rendimiento y el
deportista.

Esta revision bibliografia asociada al
gen ACTN3 vy sus polimorfismos
evidencia los avances de la genética
en la actualidad, por tanto, se afirma
que hay una asociacién positiva entre
el gen ACTN3 vy el rendimiento
muscular en deportistas de alto
rendimiento en diferentes disciplinas.
Los deportistas en los que el alelo R
estd presente estan mejor calificados
para deportes que involucren la
potencia muscular para la victoria.
En cambio, deportistas donde el alelo
R estaba ausente estaban mejor
preparados  biologicamente  para
disciplinas que involucren la
resistencia muscular como principal
método para lograr destacar.
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