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Infoleht

Bakalaureuseto ,,Kehalise voimekusega seotud ACE ja ACTN3 geenide poliimorfismid ja
nende variatsioonide sagedusniditajad Eesti tippsportlastel kirjanduse iilevaates uuriti
tilevaatlikult spordialade klassifitseerimist, vastupidavus- ja jou-kiirusalade erisusi, ACE ja
ACTN3 geene ja nende poliimorfisme. Eksperimentaalosa eesmargiks oli analiitisida ACE I/D
ja ACTN3 R577X poliimorfismide genotiilipide jaotuvust Eesti rahvuskoondistesse kuuluvatel
sportlastel ning vorrelda geenivariatsioonide sagedusniitajaid valdavalt vastupidavusele ja
joule-kiirusele orienteeritud spordialade rithmade ja kontrollrithma vahel. Meie uuringust
selgus, et vastupidavus- ja Kiirus-jdualade omavahelises vordluses esines ainult ACTN3 RR

genotiilipi sagedamini, mis jéi siiski statistiliselt ebaoluliseks.

Mirksonad: ACE, ACTN3, poliimorfism, vastupidavusalad, kiirus-joualad.
CERCS kood: T490 Biotehnoloogia

Abstract

In the Bachelor’s thesis ,,The polymorphisms and the variational frequencies of genes related
to physical capability, ACE and ACTN3, in Estonia’s professional athletes* literary review
the classification of sport categories, the differences between endurance and strength and
speed sports, ACE and ACETN3 genes and their polymorphisms were throughly researched.
The aim of the experimental section was to analyse the genotypic allocation of ACE I/D and
ACTN3 R577X polymorphisms in the athletes of the Estonia’s national teams and to compare
the frequency indicators of genetic variations between mainly endurance and strength-speed
orientated sports groups and a control group. The result of our research revealed that in the
comparison between endurance and strength-speed sports atheletes only the ACTN3 RR

genotype appeared at a higher frequency, yet it was still a statistically irrelevant difference.
Keywords: ACE, ACTN3, polymorphism, endurance sports, speed and strenght sports.

CERCS code: T490 Biotechnology
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Kasutatud liithendid

ACE

ACTN2

ACTN3

AKE

DD

Max

MGB

MVC

NFQ

PCR

RAS

RR

RX

SD

Tm

VO,max

XX

(angiotensin converting enzyme) angiotensiini konverteeriva ensiitimi geen
alpha- actinin skeletal muscle isoform 2; alfa-aktiniin-2

(alpha-actinin skeletal muscle isoform 3) alfa-aktiniin-3

angiotensiini konverteeriv ensiiiim

angiotensiin konverteeriva ensiitimi geeni deletion homosiigootne genotiiiip
angiotensiin konverteeriva ensiilimi geeni heterosiigootne genotiilip
angiotensiin konverteeriva ensiiiimi geeni insertion homosiigootne genotiilip
(maximum) maksimum, maksimaalne

(minor groov binder) vidikese vao siduja, TagMan-i alleelspetsiifiline

oligonukleotiid

(maximum voluntary contraction) maksimaalne tahtlik lihaskontraktsioon
(nonfluorescent quencher) mittefluorestseeruv vaigistaja

polymerase chain reaction; poliimeraasi ahelreaktsioon
(renin-angiotensin system) reniin-angiotensiin siisteem

alfa-aktiniin-3 geeni funktsionaalne homosiigootne genotiiiip
alfa-aktiniin-3 geeni funktsionaalne heterosiigootne genotiiiip
standardhilve

sulamistemperatuur, temperatuur, mille juures pooled DNA ahelad on

itheahelalised ja pooled kaheahelalised

(maximal oxygen consumption, aerobic capacity) maksimaalne hapnikutarbimine,

aeroobne voimekus

alfa-aktiniin-3 geeni stopkoodoniga homosiigootne genotiiiip
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Sissejuhatus

Kontseptsioon, mis iitleb, et kehaline voimekus ja geneetika on selgelt omavahel seotud, on
viimasel aastakiimnel leidnud aina enam toetust ja Kinnitust. Uuringud on niidanud, et
parilikkuse osakaal sportliku saavutusvoime arenemisel voib ulatuda 58% kuni 66%-ni (De
Moor jt., 2007; Fagard jt., 1991). See tdhendab, et kehaliselt aktiivsetel inimestel, kellel on
parem geneetiline eelsoodumus, saavad sarnastel koormustel treenimisel enam kasu kui need,
kellel eelsoodumust ei ole. Lisaks périlikkusele on kehalised voimed mdjutatud mitme geeni
koosmdjust, keskkondlikest teguritest ja ka elustiilist (Ma jt., 2003). Viimastel aastatel on
leitud iile 150 geeni ja nende poliimorfismi, millega on seostatud kehalise vdimekuse
erinevaid niitajaid (fenotiiiipe). Uhed kdige laialdasemalt uuritud on ACE (angiotensin
converting enzyme - angiotensiini konverteeriv ensiiiim) I/D ja ACTN3 (alpha-actinin skeletal
muscle isoform 3- alfa-aktiniin-3) R577X poliimorfismid (Bouchard jt., 1998).

Kehaline vdimekus on iiks paljudest inimest iseloomustavatest bioloogiliste (eelkdige
fiisioloogiliste) tunnuste kogumitest, mida vaib vorrelda ka pikkuse, arukuse ja iseloomuga.
Inimese kehalise voimekuse arengus on tihtviisi olulised nii geneetiline eelsoodumus kui ka
erinevad keskkondlikud mdjurid. Viimase all moeldakse nditeks in utero mojutusi,
majanduslikke vdimalusi, vanemate toetust, sotsiaalkultuuri, toitumist ja iildist heaolu. Lisaks
eelnevale on olulised veel treeneri edukas juhendamine, treeningute jérjepidevus ning piisav
maht ja mingil médiral ka onn oma talendi otsinguil ja realiseerimisel. Kokkuvdtvalt edu
saavutamiseks spordis on vajalikud soodne keskkond, motivatsioon, edu tajumine ja
geneetiline eelsoodumus (Yu, B ja Trent, R. J., 2010).

Kiesolev uurimistdd on koostatud Tartu Ulikooli Kliinikumi Spordimeditsiini ja taastusravi
kliinikus, laboratoorne t56 on tehtud Tartu Ulikooli bio-ja siirdemeditsiini instituudis

patofiisioloogia osakonnas.



1 Kirjanduse iillevaade

1.1 Spordialade klassifitseerimine

Ténapédeval eristatakse védga suurt hulka erinevaid spordialasid, mida diferentseeritakse
naiteks tehnika, vahendite ja taktika poolest. Suuremad spordialade grupid on (1)
rahvusvahelised alad, mida harrastatakse {ile maailma (sportmingud, ujumine, maadlus jt.),
(2) regionaalsed alad, mida harrastatakse vaid monel maal (jddpall, maahoki jt.) ja (3)
rahvuslikud, mida harrastavad eri rahvused (erinevad maadlusliigid, voitluskunstid jt.)
(https://www.tlu.ee/opmat/tp/sporditund/tundl/spordialade_klassifikatsioon.html ).

Spordialade liigitamine kontaktsuse ehk fiiiisilise kokkupuute alusel on oluline just
terviseriskide hindamisel. Kontaktsed ja/véi suure kukkumisohuga ning 4dgedate vigastuste
riskiga spordialad on nditeks korvpall, poks, jalgpall, voitluskunstid ja need on seotud korge
dgedate vigastuste riskiga. Seevastu néiteks vibusport, jooksualad, ujumine kuuluvad
kontaktivabade spordialade hulka ning dgedate vigastuste tekkerisk on oluliselt madalam
(Mitchell jt., 2005).

Praktikas kasutatakse sagedamini spordialade klassifitseerimist staatilise ja diinaamilise
komponendi osakaalu alusel, mis saavutatakse maksimaalsel pingutusel voistlustingimustes.
Teine enim praktiseeritav spordialade jaotamine on kehalise koormuse tiiiibi alusel:

vastupidavusalad, kiirus- ja joualad.

1.1.1 Spordialade klassifitseerimine staatilise ja diinaamilise komponendi osakaalu alusel

Praktikas ithe enim kasutatud spordialade klassifitseerimise aluseks on konkreetsel spordialal
sooritatava kehalise koormuse liigitamine voistlustingimustes selle tiiiibi ja intensiivsuse jérgi.
Eristatakse kahte tiitipi kehalist koormust: diinaamiline (isotooniline) ja staatiline
(isomeetriline). Diinaamilise komponendi osakaalu hinnatakse protsendi abil maksimaalsest
hapnikutarbimise vOimest, mis on vajalik pingutusel konkreetsel spordialal (%VOzmax).
Seevastu staatilise pingutuse osakaalu hinnatakse tahtliku lihaskontraktsiooni ulatuse abil
maksimaalsest (%MVC) (Mitchell jt., 2005).

Diinaamiline ehk isotooniline treening hdlmab lihaste pikkuse muutust ja liigeste liikuvust
koos riitmiliste lihaste kokkutdmmetega, mille puhul tekib suhteliselt vdike lihassisene joud.
Staatilisel treeningul areneb tugev lihasesisene joud, samal ajal aga ei muutu lihase pikkus ja
liigestes ei toimu liikumist. Lisaks kutsub suur staatiline pingutus esile kiire védsimise.

Enamikus fliisilistes tegevustes on olemas nii diinaamiline kui ka staatiline komponent.



Naiteks pikamaajooks on seotud korge diinaamilise ja madala staatilise komponendiga.
Veesuusatamine vastupidi nduab aga suuremat staatilise ja madalama diinaamilise
komponendiga pingutust. SGudmisel seevastu on vordselt olulised nii staatiline kui ka

diinaamiline komponent (Mitchell jt., 2005; Weineck, J. ja Jalakas R., 2008).

Spordialade Klassifikatsioon on esitatud joonisel 1, kus on &dra toodud individuaalsed ja
voistkondlikud spordialad. Iga spordiala on jagatud omakorda diinaamilise vOi staatilise
komponendi osakaalu alusel kolme riihma (madal, keskmine, korge). Sellel klassifikatsioonil
on ka omad piirangud. Niiteks ei voeta arvesse emotsionaalset stressi, mida sportlane
voistlusel tunneb, keskkonnamdjusid, elektroliiiitide hdlbeid ega ka sportlase spetsiifilist
treeningreziimi. Vdistkondlikel spordialade puhul (sportméngud) on vdetud arvesse suurimat
kardiovaskulaarset ndudlust pingutusel, kuid ei ole arvestatud erinevate positsioonide

kardiovaskulaarsete vajaduste erisusi sportméngude puhul (Mitchell jt., 2005).

3. Korge Bobisdit,

(>50% MVC) glimnastika,
voitlusspordid,
purjetamine,
ronimine,
vesisuusatamine,
téstmine, surfamine

Vibusport, Ameerika jalgpall,
autosport hlppamine,
2. Keskmine sukeldumine, viguruisutamine,
(20-50% MVC) motosport rodeo, ragbi, sprint
jooksmine,
surfamine,
TOusev siinkroonujumine
staatiline Piljard, keegel, Pesapall, Sulgpall, murdmaa
komponent kriket, kurling, golf, = vehklemine, suustamine (klassika
3. Madal laskesport lauatennis. vorkpall stiilis), maahoki,
(<20% MVC) orienteerumine,
kaimine, scuash,
pikamaa jooks,
jalgpall, tennis
A.Madal B.Keskmine C.Korge
(<40% VOZmax) (40'70% VOZmax) (>70% VOZmax)
—
Tousev diinaamiline komponent

Joonis 1 Spordialade klassifikatsioon staatilise ja diinaamilise komponendi alusel (saavutatud max pingutusel
voistlustingimustes) (Mitchell jt, 2005).



1.1.2 Vastupidavusalade fiisioloogilised eripirad

Vastupidavusalade sportlastele on iseloomulik kdrge maksimaalse hapnikutarbimise vdime,
mis soltub nii hingamissiisteemi kui ka siidame ja vereringe siisteemi talitlusest ning samuti

lihaste vdimest omastada hapnikku (O6pik, V., 2015).

Inimese lihased sisaldavad erinevat tiiiipi lihaskiudusid. Esineb kolme tiitipi lihaskiude, I
tiitipi ehk aeglased oksiidatiivsed lihaskiud ja II tiilipi ehk oksiidatiiv-gliikoliiiitilised (Ila) ja
kiired gliikoliiiitilised (IIx) lihaskiud (Oépik, V., 2015). Erinevat tiiiipi kiudude osakaal vdib
varieeruda indiviiditi suures ulatuses. Kuna vastupidavustalentidel on tdheldatud enam I tiiiipi
lihaskiude ja kiirusalade sportlastel enam kiireid II tiilipi lihaskiude, siis kasutataksegi

véljendeid ,,vastupidavustiitip” ja ,kiirustiitip (Weineck, J. ja Jalakas, R., 2008).

Aeglaste (tiiip I) lihaskiudude kontraktsiooni kiirus on viis kuni kuus korda aeglasem, kui see
on kiirete (tiiibid Ila, IIx) lihaskiudude puhul. Lihaskiudude kokkutdmbe jou vdimsus on
aeglast tiilipi lihakiududel samuti viis kuni kuus korda véiksem, kui see on kiiret tiiiipi
lihaskiududel. Lodgastumise kiirus on I tiilipi lihaskiududel aeglane vorreldes II tiitipi
lihaskiududega, kuid seevastu vastupidavusvdime visimusele suur (Oopik, V., 2015).
Aeglaste lihaskiudude rakkudes toimub aeroobne energiatootmine siisivesikute ja rasvhapete
okstideerimisel , kuna kapillaaride ja mitokondrite tihedus ja miioglobiini sisaldus on neis
suur. Seetdttu on aeglased lihaskiud voimelised to6tama moddukal kehalisel intensiivsusel

pikka aega (Deuster, P. ja Attipoe, S., 2013).

Vastupidavus on vdime teha t66d pika aja viltel ja millega kaasneb organismi korgem
vastupanuvoime visimusele (Weineck, J. ja Jalakas, R., 2008). Vastupidavusalade sportlased
saavad oma tulemusi ja to6vOimet treeningutega parandada pohiliselt hapnikutarbimise

vdime ja anaeroobse ldve intensiivsuse tdstmise ning lilkumise 6konoomsuse tdiustamise ldbi

(Oopik, V., 2015).

Koormatud lihastest ldhtudes eristatakse lokaalset ja iildist vastupidavust, vastavalt energia
tootmisele liigitatakse vastupidavus anaeroobseks ja aeroobseks, lédhtuvalt spordialast aga

eristatakse tildist ja erialast vastupidavust (Weineck, J. ja Jalakas, R., 2008).

Modningad pohilised kohanemisreaktsioonid skeletilihastes vastupidavustreeningu tulemusena:

e Mitokondrite mdGtmete ja arvu suurenemine

e Mitokondriaalsete enstitimide hulga ja aktiivsuse suurenemine
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o Kapillaaride arvu suurenemine

e Energiavahetuses lipiidide kasutamise suurenemine

Pikaajalise vastupidavustreeningu tagajérjel siidamelihas hiipertrofeerub ehk siidame (eriti
vasaku vatsakese) mass ja modtmed suurenevad. Arvestades, et fiitisiliselt mitteaktiivse mehe
stidame keskmine maht on umbes 800ml, siis pikaajaliselt treeninud vastupidavussportlase
nditaja on sellest 25% suurem. Pikema aja jooksul tekkiv moddukas siidamelihase
hiipertroofia ehk siidame remodulleerumine on pideva vastupidavustreeningu puhul
normaalne kohanemisprotsess ning sellega kaasneb suurem siidame funktsionaalne joudlus.
Patoloogilise hiipertroofia puhul aga joudlus vdheneb ja siidametalitlus on suuremal voi
vihemal madral hdirunud. Treenitud siidame 166gimaht on suurem, mis tdhendab, et liheb

vaja viiksemat 166gisagedust, et kudede hapnikuvajadust rahuldada (Oépik, V., 2015).

Vastupidavustreeningul vdheneb siisivesikute ja suureneb lipiidide osakaal lihaste
energiavarustuses. Kuna siisivesikute varud jadvad véiksemaks, tuleb neid ka 6konoomsemalt
kasutada. Taolist muutust lihaste energiavahetuses voib mérgata juba pérast iihe-kahe niadalast
treenimist, kui koormuse maht on piisavalt suur. Lipiidide kasutamise intensiivistumine ATP
taastootmiseks mitokondrites on seotud mitokondrite arvu ja suuruse kasvuga, mille
tagajarjeks on oksilidatiivse potentsiaali paranemine. Samal ajal gliikkoosi transport verest
rakku viheneb (O6pik, V., 2015), see aga ei tihenda, et gliikoosi ja suhkrute tihtsus lihaste
metabolismis viaheneks. Intensiivsel vastupidavustreeningul energiadepood tiihjenevad. Kdige
suurem osa gliikogeeni varudest kasutatakse dra treeningu esimesel 20 minutil, jargneval 40-
60 minuti jooksul hakatakse lisaks rasvu energiaks kasutama ja gliikkoosi osakaal véheneb.
Mida suuremad on meie glilkogeenivarud, seda pikemalt ja intensiivsemalt suudame treenida.
Siisivesikuterikas toitumine on vastupidavustreeningu juures véga oluline, kuna modjutab
otseselt ka kesknédrvisiisteemi ning siisivesikuvaeguse tulemuseks on lisaks t66vOime
langusele tihelepanu, reageerimiskiiruse ja tundlikkuse hdired (Weineck, J. ja Jalakas, R.,
2008).

Oluline on vastupidavusspordi puhul &ra mairkida ka litkumise ©6konoomsus, mida
iseloomustab organismi hapnikutarbimine t66 kindlal submaksimaalsel intensiivsusel. Mida
vihem tarbitakse submaksimaalsel pingutusel hapnikku, seda vihem kulub ka energiat ja
energeetiliselt 6konoomsem on liikumine. Vidga suurel hulgal mdjutavad liikumise
O6konoomsust biomehaanilised tegurid, nagu néiteks jooksmise puhul jooksusammu pikkus,
sagedus. Kui paraneb liigutustel tehniline pool, paranevad ka biomehaanilised 6konoomsuse

nditajad. Oluline on ka veel sportlase vanus, sest lapsed vajavad tdiskasvanutest samal kiirusel
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joostes ligikaudu 20-30% rohkem hapnikku. Vanuse kasvades aga paraneb liikumise
o6konoomsus ja seda olenemata spordialast. Kaudsemalt mojutab liikumise 6konoomsust ka
nditeks stidametdd Okonoomsus, treenitud siida suudab madalama loogisagedusega viia

verega kehasse laiali suurema koguse hapnikku (Oépik,V., 2015).

1.1.3  Kiirus- ja joutreeningu fiisioloogiline eripira

Kiirus on kompleksne kehaline voime, mille puhul ei piisa vaid kiiruslikest eeldustest vaid
vaja ldheb ka tugevat psiiiihikat, koordinatsiooni, lihastugevust, tehnilist korrektsust jms
(Weineck, J. ja Jalakas, R., 2008). Kehalises tegevuses moeldakse kiiruse all liigutuse
sooritamise kiirust. Fiilisikalises mottes on see mingi objekti asukoha muutus ajas (nditeks

m/s- meetrit sekundis) (Port K., 2015).

Kiirus- ja joualadega tegelemisel annavad eelise kiirete, Ila ja IIx tiiiipi lihaskiudude suurem
osakaal inimese lihaskoes, kuna neis prevaleerub anaeroobne energiatootmise viis ja voime
toota kiiresti ATP-d. Seetdttu on kontraktsiooni kiirus ja kokkutdmbe jou voimsus paremad
kui I tiitipi lihakiudude puhul (Deuster, P. ja Attipoe, S., 2013). Anaeroobne energiatootmise
voimekus Ila tiilipi lihaskiududel on ligikaudu sama kui IIx thiiipi lihaskiududel. Samas
okstidatiiv-gliikoliiiitilistel (Ila tiitip) lihaskiududel on aeroobne vdimekus madalam kui
oksiidatiivsetel (I tiiiip), kuid kdrgem kui gliikoliiiitilistel lihaskiududel (IIx tiiiip) (Oépik, V.,
2015). Ehituselt on kiirete lihakiudude diameeter ja gliikogeeni sisaldus rakus suurem ja
kapillaaride ja mitokondrite tihedus aga viiksem kui aeglaste lihaskiudude puhul (Deuster, P.
ja Attipoe, S., 2013).

Edukas kiirusala sportlane suudab kdrgel intensiivsusel teha lithikese ajaga kiireid liigutusi.
Kiirus vdimaldab niiteks stardipaugu jarel maksimaalselt Kkiirelt liikuma hakata ja
tiksikliigutusi sooritada maksimaalselt kiiresti. Samuti on kiirusaladel véga téhtis roll
kesknérvisiisteemil, mis peab véga kiirelt reageerima ja pinge ning stressiga tegelema
(Weineck, J. ja Jalakas, R., 2008).

Modnedel kiirusaladel on oluline just stardikiirendus, teiste puhul on tihtis hoida véimalikult
suurt kiirust konstantselt. Mone ala puhul tuleb sooritada (kiirelt) ka pettemanoddvreid, ldbida
kurve voi takistusi jms. 100 meetri jooksus on vidhe korvaltegureid, aga néiteks pallimidngudes
jms on korvaltegurid (nditeks pealevisked, pettemandovrid) védga olulisteks komponentideks
(Port, K., 2015). Kiirust mdjutavaid faktoreid on samuti palju. Vanus, sugu, kehamodtmed,

motivatsioon, tdhelepanuvdime, kogemused, kesknérvisiisteemi erutus-ja pidurdusvdime,
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lihaskiudude jaotus on vaid moned tdhtsamad faktorid (Port, K., 2015, Weineck, J. ja Jalakas,
R., 2008).

Lisaks kiirusele on koikide kehaliste liigutuste sooritamiseks vaja ka joudu. Hoolika ja
jarjepideva treeninguga saab lihasjoudu edukalt suurendada, seega voib 6elda, et tugevaks ei
stinnita vaid saadakse. Lisaks saavutusvoimele tuleb joualadel védga suurt tihelepanu podrata
ka vigastuste ja riihihdirete ennetamisele, korrektsele tehnikale-taktikale. Kuna joualadel, mis
on viga alaspetsiifilised, treenitakse vdga intensiivselt tihti tiht lihasrithma rohkem kui teist,
siis on sagedaks probleemiks ka lihaste ebatasakaal. Joutreening nduab piisivust, ja seda
aastaringselt. Vajalik on ka suur korduste ja seeriate arv harjutuste tegemisel. Olulised

jouvdimete vormid on

e maksimaalne joud (tdstmine, kuulitduge jt.)
e kiiruslik joud (jalgpall, korvpall jt.)
e reaktiivjoud (100 meetri jooksu start, hiipped korv-ja vorkpallis jt.)

e jouvastupidavus (jalgrattasport, sdudmine jt.) (Weineck, J. ja Jalakas, R., 2008).

Joud ja kiirus on véga alaspetsiifilised. Korvpallur ei saa oma pettemandovreid ja pealeviskeid
kuidagi kangi tdstes paremaks muuta. JOou ja kiiruse arendamine eeldab korralikku
liigutustehnikat, et saaks arenenda koordinatsioon ja liigutusmilu jms, tuleb tugevdada
suutlikust, arendada komponentide kiirust ja voimsust, kohaneda vdistlusolukorraga (Port, K.,
2015).

1.2 ACE geen jaRAS

ACE (angiotensin converting enzyme) geen asub 17. kromosoomi pikas, q 0las, positsioonis
23,3 (17923.3) ja kodeerib angiotensiini konverteerivat ensiiimi (AKE). AKE on otseselt
seotud ka reniin-angiotensiin siisteemiga (RAS), mis reguleerib vererdhku ja kontrollib
vedelike ja soolade tasakaalu kehas. Endokriinne reniin-angiotensiin siisteem (RAS) arvatakse
olevat tsirkulaarse homeostaasi pohiregulaator. Reniin 1dhustab maksas saadud
angiotensinogeenid, et moodustada dekapeptiid angiotensiin 1. Ldigates angiontensiin |
spetsiaalsest kohast, siis AKE konverteerib selle oktapeptiid angiotensiin I1-ks. Angiotensiin
Il agonistitegevus angiotensiini 1. tiilipi retseptoris (AT1R) ahendab veresooni, mis omakorda

pOhjustab vererdhu tousu. See proteiin stimuleerib ka aldosterooni produktsiooni, mis
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soodustab neerudes vee ja soolade retensiooni ning viib vererShu tdusuni (Bae jt., 2007;
Puthucheary jt., 2011).

AKE I6hustab ka bradiikiniini, mis on iiheksast aminohappest koosnev peptiid ja kuulub
Kiniin-kallikreiin siisteemi, on tugev vasodilaator. Bradiikiniin toimib pohiliselt kahel
retseptoril, bradiikiniini 1. tiitipi retseptor (BK1R) ja teist tiitipi, BK;R. Bradiikiniini tase on
seega vastupidises seoses AKE aktiivsusega (Puthucheary jt., 2011).

1.2.1 ACE geen ja I/D poliimorfism

ACE geeni funktsionaalset poliimorfismi defineeritakse 287-st aminohappest koosneva
aluspaari Alu kordusjdrjestuse olemasoluga (insertsiooni ehk | alleel) vdi puudumisega
(deletsiooni ehk D alleel) ACE geenis (McCauley jt., 2008). Poliimorfismi tulemuseks on II,
ID ja DD genotiiiibid, esinemissagedusega vastavalt 25, 50 ja 25% euroopa pdiritolu

tdiskasvanud valgenahaliste seas.

Vorreldes vastupidavusalade sportlaste ja kontrollgruppidega esineb DD  genotiiiipi
sagedamini sprindialade sportlastel, mis annab alust arvata, et DD genotiiiip on seotud Kiirete
skeletilihaste tooga (McCauley jt., 2008).

ACE genotiitipide sagedus oleneb ka etnilisest kuuluvusest. Kui kaukasoidsetel esindajatel on
I ja D allelide osakaal ca 50% ja 50% siis mustanahalistel alleelide vahekord on vastavalt 41%
ja 59%. Brasiilias, kus on eurooplaste, aafriklaste ja pdlisameeriklaste genoomide segu, on
alamgruppe keerulisem médratleda. Sealne genotiilipide sagedus on vélja toodud joonisel 2b).
Kaukasoidide ja korealaste ACE geeni poliimorfismide jaotuvus on vastavalt vilja toodud
joonisel 2a) ja 2¢) (Gentil jt., 2008; Ma jt., 2013).
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Joonis 2 ACE geeni poliimorfismide jaotuvus a) kaukasoididel (Gentil jt., 2012); b) brasiillastel (Gentil jt, 2012); c)
korealastel (Ma jt., 2013).

Kui jaapanlastel DD genotiilipi saab seostada kiiret tlilipi lihastega ja seega joualadega, siis
nditeks venelaste puhul on levinud DD genotiiiibiga hoopis aeglaselt kontraheeruvad lihased
(I titpi lihaskiud) ja seotud vastupidavusaladega (McCauley jt., 2008). Ka iisraeli
maratonijooksjate seas on levinum DD genotiilip, mis nditab, et mdnes etnilises grupis voib

DD genotiiiipi pigem vastupidavusspordiga seostada (Ma jt., 2013; McCauley jt, 2008).

ACE geeni | alleeli seostatakse paremate eeldustega vastupidavuslikel spordialadel ja D alleeli
paremate eeldustega jou- ja Kiirusaladel (Alvarez jt., 2000). D alleeli seostatakse kdrgema
AKE aktiivsusega vorreldes I alleeli kandjatega. On leidtud ka tugev seos AKE plasmaatilise
aktiivsuse ja ACE I/D poliimorfismi vahel. Vdrreldes omavahel DD ja II homosiigoote, oli
ACE II genotiilibi kandjate AKE tase 3-4 korda madalam (Alvarez jt., 2000).

1.2.2 ACE moju tervisele ja seos haigustega

Reniin-angiotensiin siisteem reguleerib kardiovaskulaarset t66d ja vastutab akuutse vastuse
eest fliiisilise stressi tingimustes. Angiotensiin 11 on efektiivne veresoonte ahendaja ja sellel
on troofiline mdju siidame- ja silelihaskudedele. Angiotensiini konverteerival ensiiiimil on
selles siisteemis votmeroll ja see vahendab angiotensiin I konverteerimist angiotensiin II-ks.
ACE geeni I/D poliimorfism mojutab AKE aktiivsust kudedes ja plasmas. D alleeli
homosiigootidel on AKE aktiivsus nii kudedes ja plasmas koige suurem, seda ka
stidamelihases. Nimelt on DD genotiiiibi kandjatel AKE aktiivsus kudedes ja plasmas 25%-
200% korgem kui IT genotiiiibi kandjatel. See tdhendab DD alleeli kandjatele suuremat riski
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vasaku vatsakese hiipertroofia tekkeks, vorreldes II voi ID genotiiiibiga. Miiokardiinfarkti risk
on DD genotiilibiga indiviididel 26% korgem kui ID ja II genotiiipidega isikutel.
Stidamerikkega DD genotiilibiga patsientidel, keda pole ravitud beetablokaatoritega, on
halvem prognoos paranemiseks kui ID ja II genotiiiibiga patsientidel (Thompson jt., 2006;
Hernandez jt., 2003).

1.3 ACTN3 geen

Alfa-aktiniinid kuuluvad aktiniine siduvate valkude perekonda ja méngivad olulist rolli
tsiitoskeleti sdilitamises ja reguleerimises. Alfa-aktiniinil on homolooge limas, hallituses,
seentes ja hulkraksetes, aga tillataval kombel pole neid taimedes. Selgroogsetel on neli alfa-
aktiniini geeni (ACTN 1-4), mis koik arvatavalt on tekkinud {ihest selgrootu eellasgeenist.
Koigil alfa-aktiniini perekonna liikmetel on selge domeeni topoloogia, mis koosneb aktiini
siduvast domeenist, keskmisest ,,rod” domeenist ja C terminali EF abidomeenist (Lek jt.,
2009).

ACTN3 geen asub 11. kromosoomi pikas olas (11q13.1) ja ACTN3 valk ise on 901
aminohappe pikkune (103241 Da) (North jt.,1999). Selle valgu toime avaldub
skeletilihaskiududes ja teda leidub ainult kiiretes II tiiiipi lihaskiudude sarkomeerides, mida
iseloomustab kiirem kontraktsioonikiirus ja —joud vorreldes I tiilipi aeglaste lihaskiududega
(Grealy jt., 2013). ACTN2 ja ACTN3 on miiofibrillaarsed proteiinid, mis asuvad Z-diskis,
kus nad moodustavad vorestruktuuri , mis kinnitab kokku aktiini sisaldavad ohukesed
filamendid ja stabiliseerib kontraktiooni aparaati. ACTN3 iiks funktsioonidest on ka
miiofibrillaarse korra  ja reastuse sdilitamine (McCauley  jt., 2009;

http://ww.nchi.nlm.nih.gov/gene?Db=gene&Cmd=ShowDetail View& TermToSearch=892).

ACTN2 on vdimeline II tiiipi lihaskiududes ACTN3 funktsioone asendama, ehkki ACTN2
tase ACTN3 puudusel ei touse. Alfa-aktiniin-3 on siilinud genoomis alfa-aktiniin-2-st
eraldiseisvate funktisoonide tottu. ACTN3 sagedus on jddnud sarnaseks alates ACTNZ2-st
lahknemisest 300 miljonit aastat tagasi. ACTN3 ja ACTN2 on embriionaalse arengu kaigus
erinevalt ekspresseeritud, seda nii ruumiliselt kui ka ajaliselt ja ACTN2 ekspressioon
slinnijargse hiire skeletilihastes ei kata tdielikult ACTN3 geeni (Yang jt., 2003). Alfa-aktiniin-
2 on laiemalt ekspresseeritud ja seda leidub kdigis inimese skeletilihaste ja siidamelihaste

kiududes ja ka ajus. ACTN3 on selle ldhedane isovorm, aga tal on spetsiifilisem ekspressioon.
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ACTN3 ekspresseerub ainult kiiretes gliikoliiiitilistes skeletilihastes, ajus ekspresseerub ta
véga vihesel médral. Aminohapete tasemel on alfa-aktiniin-1 ja alfa-aktiniin-2 80% identsed
ja 90% sarnased (Lek jt., 2009).

1.3.1 ACTN3 R577X poliimorfism

Kui arginiin R vahetatakse aminohappes 577 stoppkoodoni vastu X, tekib ACTN3 geenis kaks
erinevat alleeli ja mdlemad on inimpopulatsioonis levinud (Ma jt.,, 2013). R alleel
funktsioneerib korrektselt, X alleelil on aga jarjekorra muutus, mis takistab funktsionaalse
ACTNS proteiini tootmist. Taolise poliimorfismi tulemus on kolm genotiiiipi: XX, RX ja RR
(Ma jt., 2013; McCauley jt., 2009). ACTN3 geeni stoppkoodoni poliimorfismi
homosiigootsuse tottu 18% tervetel valgenahalistel indiviididel alfa-aktiniini valk puudub.
Yangi ja kolleegide poolt 14bi viidud uuringust selgus, et Aasialaste vastav protsent on 25% ja
Aafrika Bantu populatsioonis on alla 1%. Nagu oli ACE geeni puhul nii erinevad ka ACTN3
geeni poliimorfismide sagedused erinevates etnilistes gruppides. Hiinlaste ja austraallaste
ACTNS3 geeni poliimorfismiline jaotuvus on vilja toodud joonisel 3a) ja 3b) (Shang jt., 2012;
Yang jt., 2003).

Y Bl yx
17% RR 18%
30%
RR
40%
RX . RX
43% 52%

Joonis 3 ACTN3 genotiiiipide jagunemine a) hiinlastel (Shang jt., 2012); b) valgenahalistel autraallastel (Yang jt.,
2003).
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On voimalik, et ACTN3 genotiiiip aitab teatud keskkonnatingimustes kaasa inimeste kehalise
voimekuse erisuste kujunemisele (Yang jt., 2003). On leitud, et R alleel annab eelise sprindi-
ja joualadega tegelemisel. Seega, ACTN3 funktsionaalse, R alleeli olemasolu v&ib
skeletilihaste  funktsionaalsusele kasuks tulla ja aitab tekitada tugevaid kiireid
lihaskontraktsioone (Ma jt., 2013). Naissoost sprindi- ja vastupidavusalade sportlastel esineb
genotiiiibiline efekt, kus RX heterosiigootidel on oodatust paremad tulemused sprindialadel
kui vastupidavusaladel. Meestel taolist efekti pole leitud, seega voib eeldada, et ACTN3 geeni
mdju on nais-ja meessportlastele moneti erinev (Yang jt., 2003). Joonis 4 niitab erinevusi

mees-ja naissportlaste genotiiiipide jagunemises Yangi uuringus.
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Joonis 4 Mees- ja naissportlaste ACTN3 R577X genotiiiipide jagunemine (Yang jt., 2003).

ACTN3 moju tervisele ja seos haigustega

Haiguslikku fenotiitipi antud geeniga teadaolevalt ei kaasne. Stoppkoodoniga homosiigootse
genotiiiibi ehk XX genotiitibi korral votab ACTN3 iilesanded iile ACTN2 (Yang jt, 2003).
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2 EKSPERIMENTAALNE OSA

2.1 Too6 eesmark

Kéesoleva t60 eesmérgiks oli analiiisida ACE I/D ja ACTN3 R577X poliimorfismide
genotliipide jaotuvust Eesti rahvuskoondistesse kuuluvatel sportlastel ning vorrelda
geenivariatsioonide sagedusnéitajaid valdavalt vastupidavusele ja joule-kiirusele orienteeritud

spordialade rithmade ja kontrollrithma vahel.

2.2 Materjal ja metoodika

2.2.1 Valim

Andmete kogumine toimus TU Kliinikumi Spordimeditsiini ja taastusravi kliinikus ja

Spordimeditsiini Sihtasutuses.

Valim koosnes endistest ja praegustest Eesti rahvuskoondistesse kuuluvatest sportlastest.
Uuringus osales 105 sportlast (23 naist ja 82 meest). Keskmine vanus sportlastel oli 28+7,6
aastat. Valimisse kuulunud sportlased olid esindatud 17 erineva spordialaga, kusjuures
kergejoustik kui spordiala oli esindatud kuue erineva erialaga. Kaheksa spordiala kuulusid
jou- ja kiirusalade hulka (sealhulgas kergejoustikus viis erinevat eriala) ja iiheksa spordiala
vastupidavusalade hulka (lisaks kergejoustikus pikamaajooks). 105 sportlasest 28 on
medalistid, kes on  saanud medaleid  oliimpiaméangudelt, euroopa-  ja
maailmameistrivdistlustelt voi on joudnud tiitlivdistlustel vihemalt finaali. Ulejdinud 77 on
rahvuskoondise tasemel voistlevad sportlased.. Uuringus osalenud sportlaste keskmine

kehapikkus on 181,5+10,3cm, keskmine kehamass aga 78,1+16,9Kkg.

Kontrollriihm koosnes 321 tervest viheliikuva eluviisiga isikust, kellest 145 olid mehed ja
177 naised. Meeste keskmine iga oli 33,9+13,2 aastat, naiste kontrollrithma keskmine vanus
oli 37,1+13,6 aastat. Meeste keskmine pikkus oli 181,0+6,9cm ja keskmiseks kehamassiks
moodeti 80,0+13kg. Naiste keskmine pikkus kontrollriihmas oli 166,6+£5,7cm ja mass

65,2+11,0kg. Koik osalejad olid valgenahalised.

Kéesolevas uuringus on spordialad jaotatud kaheks: joule-ja kiirusele suunatud spordialad ja
vastupidavusalad. 28 sportlast 105-st oli jou-ja kiirusalade sportlased (6 naist, 22 meest), 77

sportlast tegeles vastupidavusalaga.
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Vastupidavusalade hulka arvatud spordialad antud wuuringus olid: jalgrattasport,
laskesuusatamine, murdmaasuusatamine, soudmine, triatlon, kahevoistlus, kiiruisutamine

ujumine ja aerutamine, lisaks kergejoustiku alalt pikamaajooks.

Jou-ja kiirusalade hulka arvatud spordialad antud uuringus olid: judo, maadlus, poks,
iluuisutamine, vehklemine, purjetamine, tostmine ja kergejoustik, mille alla kuulusid odavise,

kettaheide, mitmevdistlus, 400m jooks, 400m tdkkejooks.

2.2.2 DNA eraldamine

Uuringus osalevatelt sportlastelt voeti (iithekordselt) DNA eraldamiseks ja seejarel ACE ja
ACTN3 genotiipeerimiseks 8ml veeniverd. Voetud proove sdilitati kuni DNA eraldamiseni
anoniitimselt (kodeeritult) -20°C juures. Enne eraldamist veri sulatati. Tdisverest eraldati
véljasoolamise meetodil genoomne DNA (gDNA). Viljasoolamise meetod tdhendab, et
naatriumkloriidi lahusega rakud dehiidreeritakse ja soolatakse valgud rakkudest viélja (Miller

jt., 1988).
Viljasoolamisel kasutatud lahused:

e Liisipuhver A (pH 7,3-7,4) iihe liitri kohta - 8.3g NH,Cl, 1.0g KHCOg3, 2.0ml
0.5M EDTA ja destilleeritud vesi.

e TKMI1 puhver iihe liitri kohta — 10ml 1M Tris, 10ml 1M KCI, 5ml 2M MgCl,,
4ml 0.5M EDTA ja destilleeritud vesi.

e TKMZ2 puhver 200ml kohta — 25ml 5M NaCl, 175ml TKML1 lahus.

Téisverest viljasoolamise meetodil eraldatud puhta genoomse DNA konsentratsioon moddeti
NanoDrop ND-1000 spektofotomeetriga ja mille jérel viidi proovide kontsentratsioon viie
nanogrammini mikroliitris. DNA proovide lahjendamiseks kasutati TE (Tris-EDTA) puhvrit.

2.2.3 Genotiiiipide madramine

Geenianaliiiis teostati TU Bio- ja siirdemeditsiini instituudi patofiisioloogia osakonnas.
Uuringus kasutatud geenide ACE I/D ja ACTN3 R577X poliimorfismide méaidramiseks
uuritavates gruppides kasutati reaalaja termotsiiklerit ViiA7 (Applied Biosystems, Foster

City, USA) ning TagMan kemikaale. Tsiiklid on vélja toodud tabelis 1.

18



Tabel 1 PCR tsiiklid

60°C 30 sekundit — nn. pre-reading stage
95°C 10 sekundit — nn. hold stage

95°C 15 sekundit

60°C 1 minut

Kokku tehti 40 tsiiklit. Parast PCR tsiikleid tehti kolmeks sekundiks 60°C juures nn. post-read

stage.

PCR viidi lébi 1oppmahus 5pl proovi kohta.

Reaktsioonisegu sisaldas:

2ul genoomset DNA-d

1,125pl reaktsioonipuhvrit Applied Biosystems Genotyping Buffer
0,125ul alleelspetsiifiliste oligonukleotiid praimerite segu

1,75ul destilleeritud vett

TagMan keemiast

TagMan MGB (minor groove binder) jarjestused aitavad teha kahel uuritava geeni alleelil

vahet ja MGB alleelspetsiifiliste oligonukleotiididega segu sisaldab:

Reportervirve VIC® ja FAM™, millest iiks asetseb iiht alleeli masrava jirjestuse
5’otsas ja teine asetseb teist alleeli méérava jarjestuse 5 otsas.

MGB jérjestust iga alleeli 3" otsas, mis tdstab Tm-i antud jérjestuse pikkuses ja see
lubab siinteesida liihemaid oligonukleotiide, mis kokkuvdttes aitab dra hoida
robustsete alleelide teket ja fluorestsentssignaali vaigistamist.

Oligonukleotiidide 3" otsas on NFQ (nonfluorescent quencher), mis eemaldab
taustafluorestentsi, mis on seotud klassikaliste summutajatega ja taoliselt saavutatakse
tugevam signaal.

dNTP-d

Inertne referentsvarv ROX (Lisa 1 joonis 1).
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PCR-i toopohimaote

(1) MGB seondub spetsiifiliselt komplemenaatsele jéarjestusele forward ja reverse
praimeri peal. (2) Kui oligonukleotiid on terve (intaktne), siis fluorestsents surutakse
maha reportervarvi ja vaigistajavarvi kauguse tottu. (3) AmpliTag Gold® DNA
poliimeraas pikendab sihtmidrk DNA kiiljes olevaid praimereid. (4) AmpliTag Gold
DNA poliimeraas kinnitub ainult neile jirjestustele, mis on sihtmérgiga
hiibridiseerunud. (5) Eelnev protsess eraldab kaks vérvi (reporter ja vaigistaja)
teineteisest, mis pohjustab reportervirvi kdrgema fluorestseerumise. (6) Fluorestsentsi
tous ilmneb siis, kui jérjestused on hiibridiseerunud komplementaarsele osale

sihtmérgil. Fluorestsents signaal niitab, milline alleel on proovis olemas (Sild, K.,

2013).
2.2.4 Statistiline analiiiis
Andmete analiilisiks kasutati andmetootlusprogrammi IBM SPSS  Statistics 22. Valimi

Kirjeldamisel kasutati kirjeldavat statistikat (n, SD, %) ja rithmadevaheliseks vordluseks y2-

testi. Statistilise usalduse nivooks voeti p=0,05.

Uuringus osalemine oli vabatahtlik ning igalt uuringus osalejalt voeti selleks kirjalik

ndusolek. Uuringu ldbiviimiseks on olemas vastav eetikakomitee luba.
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2.3 Tulemused

ACE ja ACTN3 genotiipeerimisel saadi tulemused koigil vastupidavus- ja Kiirus-joualade
sportlastel. Kontrollriihmas ACE genotiipeerimine onnestus kdigil 321 isikul, kuid ACTN3

puhul kolmel isikul genotiipeerimine ebadnnestus.

Tabelis 2 on esitatud genotiilipide jagunemine vastavalt spordialade iseloomule
(vastupidavusele voi kiirusele ja joule orienteeritud) ning riihmadevahelise vordluse (y2-test)

tulemused.

Tabel 2 ACE I/D ja ACTN3 R577X genotiiiipide jagunemine vastavalt spordialade tiiiibile ja rithmadevaheline
vordlus (y2-test)

Geen/genotiiiip Vastupidavus n =77 | Kiirus-joud n=28 P vidrtus (y2-test)
ACE

1 17 (22%) 3 (11%) 0,264

ID 36 (47%) 16 (57%) 0,384

DD 24 (31%) 9 (32%) 1,000

ACTN3

RR 26 (34%) 4 (14%) 0,055

RX 34 (44%) 15 (54%) 0,508

XX 17 (22%) 9 (32%) 0,314

Tabelist selgub, et Eesti rahvuskoondiste vastupidavussportlaste seas ACTN3 RR genotiitipi
esines sagedamini kui Kiiruse- ja joualade sportlaste hulgas, kuid jdi siiski statistiliselt

ebaoluliseks (p=0,055). Teiste genotiiiipide jaotumisel statistiliselt olulisi erinevusi ei leitud.
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Tabel 3 ACE 1I/D ja ACTN3 R577X genotiiiipide jagunemine vastavalt spordialade tiiiibile ja kontrollriihma vérdlus

(x2-test)
Geen/genotiiiip Vastupidavus n=77 | Kontrollriihm P viirtus (y2-test)
ACE n=321
I 17 (22%) 80 (25%) 0,660
ID 36 (47%) 156 (49%) 0,801
DD 24 (31%) 85 (26%) 0,398
ACTN3 n=318
RR 26 (34%) 53 (17%) 0,001
RX 34 (44%) 238 (75%) <0,001
XX 17 (22%) 27 (8%) 0,002
Kiirus-joud n=28 Kontrollriihm P viirtus (y2-test)
ACE n=321
I 3 (11%) 80 (25%) 0,107
ID 16 (57%) 156 (49%) 0,434
DD 9 (32%) 85 (26%) 0,511
ACTN3 n=318
RR 4 (14%) 53 (17%) 1,000
RX 15 (54%) 238 (75%) 0,024
XX 9 (32%) 27 (8%) 0,001
Vastupidavusalade sportlaste riilhma ja kontrollriihma omavahelisel vordlusel ACE

genotiilipide jaotumisel olulisi erinevusi ei esinenud. Samas ACTN3 geenivariatsioonide
jagunemisel esines oluliselt sagedamini RX genotiitip kontrollriihmal (p<0,001) ja RR ja XX
genotiiiip vastupidavusalade sportlastel, vastavalt p=0,001 ja p=0,002 (Tabel 3).

Kiirus-joualade sportlaste ja kontrollrihma ACE I/D genotiiiipide sagedusniitajate
omavahelises vordluses ei esinenud samuti statistiliselt olulisi erinevusi, kuid ACTN3 R577X
polimorfismi puhul esines RX genotiiiipi kontrollriihmas oluliselt rohkem kui kiirus-joualade

sportlastel (p=0,024). Sarnaselt vastupidavusalade sportlastega, esines ka Kiirus-joualadel
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oluliselt sagedamini XX genotiiiipi kui kontrollriihmal (p=0,001), samas RR genotiiiibi puhul

riihmade vahel erinevusi ei esinenud (Tabel 3).

2.4 Arutelu

Lébi viidud uuringust selgus, et vastupidavus- ja kiirus-joualade omavahelises vordluses
esines ainult ACTN3 RR genotiiiipi sagedamini, mis jéi siiski statistiliselt ebaoluliseks. Muus

osas olulisi erinevusi kahe rithma vahelises vordluses ei esinenud.

Samas Leedu teadlaste poolt ldbiviidud uuringus leiti, et vastupidavussportlaste seas on DD
genotiilip levinum kui II genotiilip, vastavalt 31,2% ja 19,6%. Nad jareldasid, et ID ja II
genotiiiibi puhul on suuremad eeldused jou- ja kiirusaladega tegelemisel. Samasugused
vastukdivad tulemused vorreldes enamuse teiste uuringutega leidsid nad ka ACTN3 geeni
puhul, kus RX ja XX genotiiiibid esinesid statistiliselt oluliselt sagedamini jou- ja Kiirusaladel
(Gineviciené jt., 2011). Need tulemused iihtivad uuringuga Venemaa vastupidavusalade
sportlastel (Ahmetov jt., 2010). Nad (Ahmetov jt., 2010) jareldasid oma t60s, et alfa-aktiniin-
3 defitsiit (XX genotiiiip) ei anna eelist vastupidavusaladega tegelemisel, kuna sportliku edu

tagamiseks on lisaks aeroobsele voimekusele olulised samuti kiirus- ja jounéitajad.

Teadlased Ma jt. leidsid oma metaanaliiiisis tugeva seose ACE geeni Il genotiiiibi ja
vastupidavusalade vahel ning ACTN3 R alleeli ja jou-kiiruse alade vahel. Ka Yang koos
kolleegidega scostas R alleeli paremate tulemustega jou- ja Kiirusaladel. Meie oma uuringus
leidsime aga vastupidiselt, et RR genotiiiibi suurem esinemissageduse trend esineb
vastupidavusalade sportlaste seas. Shangi ja kolleegide uuring noortel Hiina sdduritel ei
nédidanud tugevat seost ACTN3 R755X poliimorfimi ja vastupidavus- ega ka Kiirus-jdualade
vahel (Shang jt., 2012).

Folland kaasautoritega seostas oma td60s suuremat lihasjoudluse ja -hiipertroofia kasvu pérast
joutreeningute tsiiklit ACE D alleeli kandjatega (Folland jt., 2000; Yang jt., 2003). Kuna
lihasjoudlus on oluline kiirus- ja joualadega tegelemisel, siis ACE DD genotiiiip voiks anda
eelise nendel aladel edu saavutamiseks. Meie t66s olulist seost ACE geenivariatsioonide ja
vastupidavus- ja Kiirus-joualade vahel ei leidnud. Meie t60 tulemuste interpreteerimisel oli
itheks limiteerivaks faktoriks suhteliselt vidike uuringurithm, eriti kiirusele ja joule
orienteeritud sportlaste rithm. Eraldi ei uurinud me ka nais- ja meessportlasi, sest sel juhul

oleks riihmad olnud veelgi viiksemad ja uuringuvdoimsus madal.
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Ahmetov kaasautoritega (2010) vordles oma t60s vastupidavus- ja jou-kiirusalade sportlasi
kontrollrithmaga, mis koosnes véheliitkuva eluviisiga isikutest ja leidis, et ACTN3 XX
genotiilipi esines sportlastel oluliselt sagedamini kui mittesportlastel, mida néitasid ka meie

uuringu tulemused.

Yangi ja kolleegide uuring piitidis ACTN3 XX genotiiiibi sagedast esinemist mitmetest
uuringutes seletada evolutsiooniga. Nimelt, ehkki ACTN3 RR genotiilipi peetakse heaks
eelduseks jou- ja kiirusaladel, siis on see oluline vaid ekstreemsetes treeningtingimustes ja

seega ei ole tavainimesele ja evolutsioonis markimisvéarselt oluline (Yang jt., 2003).

McCauley koos kolleegidega ei leidnud ACE ja ACTN3 poliimorfismidel seost paremate
sporditulemustega ja pidas tdendolisemaks, et head tulemused spordis on seotud mitme geeni
koosmdjul (McCauley jt., 2008).
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Kokkuvote

Kéesoleva t66 peamiseks tulemuseks oli ACTN3 geeni R577X poliimorfismi RR genotiiiibi
oluliselt korgem esinemissagedus vastupidavusalade sportlastel vorreldes kontrollrithmaga ja
margatavalt korgem esinemissageduse trend vorreldes Kiirus-joualade sportlastega. Selline
leid voiks anda eelise vastupidavusalade sportlastel plahvatusliku kiiruse ja jou arendamisel
kestval kehalisel sooritusel. ACE geeni I/D poliimorfismi genotiiiipide jagunemine sportlastel
ei erinenud oluliselt kontrollrithma omast, samuti spordialade rithmade (vastupidavus- ja
Kiirus-joualade) omavahelises vordluses. ACTN3 geeni R577X poliimorfismi RX genotiiiipi
esines kontrollrithmas oluliselt sagedamini kui vastupidavussportlaste voi kiirus-joualade

sportlaste seas, samas XX genotiiiipi esines kontrollrithmas oluliselt vdhem.

Kirjanduse iilevaates selgus, et genotiilibilised erinevused ACE I/D ja ACTN3 R577X

genotiiiipide jagunemisel tulenevad sportlase péritolust ja rassist.

Kuna arvukad geenide variantide kombinatsioonid ja nende omavaheline koosmdju
mojutavad kehalist voimekust, siis ainult ACE I/D ja ACTN3 RS577X genotiiiipide
variatsioonide alusel ei saa eeldada sportlikku edu. Geneetiline profiil on edukaks sportlaseks
kujunemisel kiill oluline, aga suurt tdhtsust omavad kahtlemata veel ka keskkondlikud tegurid
(treeningute metoodika, psiihholoogiline ettevalmistus, toitumine jne.), isikuomadused jt.

mojurid.

Seega, geneetilise tausta roll on vaid osa sportlikust edust.
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The polymorphisms and the variational frequencies of genes related to physical
capability, ACE and ACTNS3, in Estonia’s professional athletes

Birgit Saare

Summary

The primary result of the study was that the appearance rate of ACTN3 gene R577X
polymorphism genotype was significantly higher among endurance athletes compared to the
control group and noticeably higher appearance rate trend compared to speed-strength
athletes. A find such as this one could give an advantage to endurance atheletes at explosive
speed and strength developing lasting physical performance. The allocation of ACE gene I/D
polymorphism genotypes in athletes did not differ significantly from the control group’s nor
did it in the comparison between the two sports groups (endurance and speed-strength).
ACTN3 gene R577X polymorphism RX genotype was present in the control group at a
significantly higher rate compared to endurance athletes or speed-strength sports athletes,

while the XX genotype was found at a much smaller rate in the control group.

In the literary review it became apparent that the genotypical differences between ACE I/D

and ACTN3 R577X genotype’s allocation are the result of the athletes origins and race.

Because numerous gene variation combinations and their complimentary effect affect
physical capability then basing on just ACE I/D and ACTN3 R577X genotypes one cannot
expect athletic success. Although the genetic profile is important in developing into a
successful athelete undoubtedly so are environmental factors (training methods, psychological

preparation, nutrition etc.) personality and other factors.

Therefore the role of a genetic background is only a part of the athletic success.
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Figure 1. Allelic discrimination is achieved by the selective annealing of TagMan® MGB probes.
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