
 گزارش موردی                                                                                    نامة فیزیولوژی ورزشی کاربردیپژوهش
 0011بهار و تابستان /و سوم / شماره سیسال هفدهم

 080-082ص ص:                                            82/00/99پذیرش:                                                  82/01/99دریافت: 
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 دهیچک

قدرت  ارتباط در طول مسابقات هستند. از طرفیان ای در نتایج ورزشکارقدرت و حداکثر سرعت عوامل تعیین کننده: سابقه و هدف

مرتبط با  های جدید در برخی از ژن هایواریانتهدف از نگارش مقاله حاضر گزارش  لذا شده است. ثابت برخی از ژن هاعضلانی با 

نامه کتبی پس از اخذ رضایت: مواد و روشها برداری جهان با استفاده از روش توالی یابی کل اگزوم بود.در یکی از قهرمانان وزنه قدرت

از خون استخراج گردید، نمونه  DNAسی سی خون دریافت شد و سپس  5داری مردان، براز یکی از ورزشکاران عضو تیم ملی وزنه

DNA .های نتایج توالی یابی کل اگزوم جهش: هایافته با استفاده از روش توالی یابی کل اگزوم مورد بررسی قرار گرفتmissense ( 

66327673G>A  66328095)وT>C  را در ژنACTN3 جهش ،(48272895A>G)  در ژنVDR ی هاو جهش

115805056G>C) 115804036وAgA>G را در ژن )ADRB1 .تجزیه و تحلیل توالی یابی کل : نتیجه گیری نشان داد

 تحقیقاتبا این حال را در ژن ژن های مرتبط با قدرت/ توان عضلانی نشان داد.  missenseهای اگزوم وزنه بردار حرفه ای جهش
 د ورزشکاران نخبه مورد نیاز است.بیشتر جهت بررسی ارتباط این واریانت ها با عملکر نمونه حجمبا  جدید
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 مقدمه
گیرد ها عامل ژنتیکی و محیطی شکل میای است که تحت تاثیر میلیونعملکرد ورزشی فنوتیپ پیچیده

دهد عوامل ژنتیکی تاثیر زیادی بر اجزای عملکرد ورزشی های اخیر نشان می. مطالعات گسترده در سال(0)
های روانشناختی و سایر پذیری، هماهنگی عصبی عضلانی، ویژگیهمچون استقامت، قدرت، توان، انعطاف

. در این (8) دنگذار باشنی ورزشکاران تاثیرهای مهم در ورزش دارد که ممکن است مستقیماً بر عملکرد بدویژگی
. یکی از ژن هایی که در (3)شناسایی شده است  ورزشکاران قدرتیعملکرد ژن تاثیرگذار بر  01ارتباط، بیش از 

می باشد. ژن  ACTN-3مطالعات متعددی ارتباط آن با عملکرد ورزشکاران قدرتی نشان داده شده است ژن 
ACTN-3  واقع شده است مسئول کدگذاری پروتئین  00که در بازوی بلند کرومزومACTN-3 باشد. این می

دهد. این فیبرها مسئول پروتئین قسمتی از دستگاه انقباضی را در فیبرهای تند انقباض عضلات تشکیل می
موجب بیان متفاوت  ACTN-3مورفیسم ژن انقباضات سریع و نیرومند مثل برداشتن وزنه و پریدن هستند. پلی

 IIمنحصرا به فیبرهای نوع  ACTN-3. همچنین بیان (8)شود ها و عملکرد آن در افراد مختلف میپروتئین
. در مطالعات مختلفی ارتباط بین این ژن با قدرت در ورزشکاران مختلف (5)شود حدود می( مIIb)مخصوصاً نوع 

دی یکپارچه اکتینین با پیوند به دیستروفین از راه سیستم پیون-به نظر می رسد که آلفا. (0, 6)گزارش شده است 
 . (2) ای باعث حفظ انسجام سلول عضله می شود

( که در انواع مختلف 3-و بتا 8-، بتا0-های آدرنرژیک بتا شناخته شده است )بتادر انسان، سه زیرگروه گیرنده
ون ریز و سیستم عصبی عروقی، ریوی، غدد در -شوند و نقشی اساسی در تنظیم سیستم قلبیهای بیان میسلول

های ، گیرندهADRB1 ژن. (9)دهند مرکزی دارند و تصور می شود توانایی ورزشکاران را تحت تاثیر قرار می
ده قلب کند، که بر ضربان قلب، حجم ضربه ای و بروندر بافت قلب را کد گذاری می Gشونده با پروتئین جفت

 49Gly:Arg389  و هاپلوتیپ 49Gly. مارک ساوچوک و همکاران گزارش کردند واریانت (01) تاثیر می گذارد
های مورفیسم. با این حال تحقیقات در مورد بررسی ارتباط پلی(00) های ورزشی دارندتاثیر مطلوبی بر مهارت

 یشواهدADRB1 و  ACTN-3علاوه بر باشد. رژیک بتا با عملکرد ورزشکاران نخبه کم میهای آدرنگیرنده
انقباض  فرایندو  زی، تمایسلول ریدر تکث یممکن است نقش مهمنیز  VDRدهد ژن یوجود دارد که نشان م

 شده است. ناساییش D (VDR) نیتامیو رندهیدر ژن گ سمیمورف یپل 811 اً. حدود(03, 08) عضلات داشته باشد
. همچنین ارتباط (08)با قدرت عضلات در زنان قبل از یائسگی گزارش شده است  VDRهای ارتباط بین ژنوتیپ

 در زنان و مردان گزارش شده است VDRهای ژن مورفیسمداری بین قدرت عضله چهار سر ران با پلیمعنی
ها و شناسایی ، توالی یابی ژن1از طرف دیگر در دهه اخیر با ظهور تکنولوژی توالی یابی نسل جدید. (05)

هایی امکان شناسایی انوع جهش در ژن 2وارد عرصه جدیدی شده است. فناوری توالی یابی کل اگزوم هاواریانت
است اما در حیطه علوم ورزشی استفاده از این روش  که قبلا با فعالیت ورزشی در ارتباط بودند را فراهم کرده

های مرتبط با فعالیت ورزشی هنوز گزارش نشده است. بنابراین هدف از های جدید در ژنجهت شناسایی واریانت
در ژنوم یکی از قهرمانان  ADRB1و  ACTN3 ،VDRهای های جدید در ژنتحقیق حاضر گزارش واریانت

 اده از روش توالی یابی کل اگزوم بود.وزنه برداری جهان با استف
 

 

1 Next generation sequencing (NGS) 
2 Whole exome sequencing (WES) 
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 روش پژوهش
تایید شد و رضایت  (IR.ARUMS.REC.1398.548)این مطالعه در کمیته اخلاق دانشگاه علوم پزشکی اردبیل 

ی از وزنه برداران سنگین وزن یکنمونه مورد بررسی در تحقیق حاضر نامه آگاهانه کتبی از آزمودنی گرفته شد. 
برداری های سنی عضو تیم ملی وزنه( که در تمام رده0/091قد  و 3/061) وزن سن سال 38تیم ملی ایران با 

مدال نقره در رده های سنی مختلف در مسابقات جهانی و آسیایی  8مدال طلا و  6بوده همچنین موفق به کسب 
 . بود مردان شده است

 EDTAمیلی لیتر خون از نمونه مورد بررسی گرفته و در لوله آزمایش حاوی  5پس از کسب رضایت نامه کتبی، 
مطابق با دستورالعمل استخراج  GeNET Bioژنومی از خون آزمودنی با استفاده از کیت  DNAابتدا ریخته شد. 

( بکار گرفته شد. نواحی Next Generation Sequencing) ها، توالی یابی نسل جدیدشد. برای بررسی ژن
 Santa ,Agilent( V4 kit SureSelect  ها با استفاده از کیتکدینگ و نواحی اینترون/ اگزون کل ژن

)CA Clara, های کپچر شده با سیستم کپچر شدند و سپس کتابخانهIllumina Hiseq4000 ( Illumina(

Inc., San Diego, CA, USA  فراهم شده توسطBeijing Genomics Institute  توالی یابی شد. سپس
هم تراز  BWA-0.7.15با کاربرد (GRCh37/hg19)مرجع ژنوم انسان با اطلاعات خام حاصل از توالی یابی، 

های ( جهت حذف خوانش(Picard https://github.com/broadinstitute/picardشوند. سپس از ابزار می
 GTAK (Genome Analysis Tool Kitها با ابزار آنالیز ژنوم واریانت مضاعف استفاده شد. پس از آن فراخوانی

سازی می شود. بعد از طبقه بندی، بندی و فهرست( انجام شد که در آن با نرم افزارهای خاص اطلاعات طبقه
رم های تک نوکلئوتیدی با نو واریانت Indel (insertion/deletion)فرایند یافتن واریانت اصلی برای هردو 

ها بکار برده شد. سپس برای تفسیر مناسب واریانت ANNOVARشود. سپس افزارهای مربوطه انجام می
و هزاره ژنوم به  dbSNPهای نوکلئوتید مانند مطابق با پایگاهای داده %0هایی با فراونی آلل بیشتر از واریانت

 )فیلتر( شدند. عنوان پلی مورفیسم جداسازی

 بحث و بررسینتایج و 
-های جدید در ژندر تحقیق حاضر ما برای اولین بار از روش توالی یابی کل اگزوم برای شناسایی واریانت

توالی یابی کل گزوم واریانت های جدید بردار نخبه استفاده کردیم. های مرتبط با قدرت عضلانی در یک وزنه
)66328095T>C,  66327673G>A(  ژن دررا ACTN3 اطلاعات موجود به  کرد. شناسایی ورزشکار این

. همچنین (06, 0, 6)دار این ژن با قدرت عضلانی در ورزشکاران مختلف را نشان می دهد وضوح ارتباط معنی
آنها غیرفعال شده بود مورد تایید  ACTN3وسط داده های حاصل از مدل موشی که ژن این مکانیزم به شدت ت

تاثیر زیادی بر ترکیب فیبرهای عضلانی دارد زیرا مسئول تولید پروتئین الفا اکتینین  ACTN3. ژن (00)باشد می
-با این وجود، تحقیقات دیگری نشان می .(02) شوداست که فقط در فیبرهای عضلانی تند انقباض یافت می 3

مورفیسم ممکن است سایر متغیرهای مرتبط با ورزش مانند سازگاری با تمرین، ریکاوری پس از دهند که این پلی
 ACTN3دهد کمبود ات نشان میهای مرتبط با ورزش را هم تحت تاثیر قرار دهد. این اطلاعورزش و آسیب

تواند بر عملکردهای شود که میمی IIباعث ایجاد یک اختلال ساختاری و فیزیولوژیکی در فیبرهای عضلانی نوع 
کردند  گزارش (8105) و همکاران ایزابل. از طرفی (0)ورزشی مبتنی بر سرعت و قدرت تاثیر منفی داشته باشد 
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بالا بود اما توزیع ژنوتیپ ارتباطی با بیماری  8در بیماران مبتلا به دیابت نوع  577XX ACTN3شیوع ژنوتیپ 
 .(09)های متابولیکی و چاقی نداشت 

 

های جدید شناسایی شده در نمونه مورد بررسی با استفاده از لیست واریانت :1جدول 

 توالی یابی کل اگزوم

 

پیمجان بود. در این ارتباط  VDRدر ژن  )G)48272895A<های تحقیق حاضر شاسایی واریانت از دیگر یافته
برداران رده ملی کشور در وزنه ff( VDR(و  ACTN3 )RR(گزارش کردند فراوانی ژنوتیپ  (8102) و همکاران

، به صورت جداگانه یا VDRو  ACTN3های تایلند بیشتر از افراد غیر ورزشکار بود و نتیجه گیری کردند ژنوتیپ
 (8100). میشلی و همکاران (81)برداران کمک کند به عملکرد بهتر وزنهتواند به طور قابل توجهی ترکیبی می

. از طرف دیگر (80)با قدرت عضلانی در بازیکانان فوتبال ایتالیایی گزارش کردند  VDR ffارتباط قوی بین آلل 
با افزایش خطر ابتلا به  rs2228570 VDRدهد آلل نشان می( 8181)نتیجه تحقیق یهونگ هو و همکاران 

-برای اولین بار بین پلی (8100) . همچنین اخیرا کوکی و همکاران(88)پارکینسون در جمیعت چینی همراه است 

. در تحقیق حاضر همچنین (83)دار گزارش کردند و کمر درد در ورزشکاران ارتباط معنی FokI-VDRمورفیسم 
شناسایی شد. در این ارتباط  ADRB1( در ژن 115805056G>Cو  115804036A>G(های جدید واریانت

با  ACTN3 R577Xو  ADRB1 Ser49Gly هایمورفیسمداری بین پلیارتباط معنی (8106) وسنر و همکاران
. همچنین برخی از تحقیقات ارتباط بین (88)ای گزارش کردند عملکرد ورزشی بازیکنان فوتبال و هندبال حرفه

, 00)با عملکرد ورزشکاران استقامتی را گزارش کرده اند  ADRB1ژن   Arg389Gly (rs1801253)واریانت
و عملکرد ورزشکاران نخبه را مورد  ADRBیسم های مورف. با این وجود تحقیقات بسیار کمی ارتباط بین پلی(85

جمیعت عرب انجام دادند  در تحقیقی که بر روی (8105) و همکاران. از طرف دیگر منیار (86)بررسی قرار دادند 
عروقی و -ممکن است بر ریسک ابتلا به بیماری قلبی ADRB1 (Arg389Gly)های گزارش کردند واریانت

ین وجود در تحقیقات دیگر ارتباط معنی داری بین پلی . با ا(80) درجه تنگی عروق کرونری تاثیرگذار باشد
های با بیماری ADBR2 (Gly16Arg, Gln27Glu)و  ADBR1 (Ser49Gly, Arg389Gly)های مورفیسم

 .(89, 82)قلبی عروقی پیدا نشد 
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ACTN-3 
rs 

1671064 

chr11: 

g.66327673G>A 
UNKNOWN Exonic 0.5918 . . 0.43 

ACTN-3 
rs 

1815739 
chr11: 

g.66328095T>C 
UNKNOWN Exonic 0.548 . . 0.43 

VDR 
rs 

2228570 

chr12: 

g.48272895A>G 
p.E2_M4del Exonic 0.6376 D P 0.38 

ADRB1 
rs 

1801252 
Chr10: 

g.115804036A>G 
p.S49G Exonic 0.304 T p 0.12 

ADRB1 rs1801253 
Chr10: 

g.115805056>C 
p.G389R Exonic 0.736 T P 0.31 
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باشد که در ابتدا ما قصد داشتیم تحقیق را با تعداد تحقیق حاضر تعداد کم نمونه می مهمترین محدودیت

های ناشی از آن و بیشتری از ورزشکاران نخبه انجام دهیم ولی با توجه به اپیدمی کرونا در کشور و محدودیت
م ملی وزنه بردای در نهایت یک نفر از ورزشکاران تیهمچنین عدم همکاری ورزشکاران نخبه در این شرایط، 

حاضر به همکاری شد که نتایج آن به صورت گزارش موردی تهیه شد. لذا تحقیقات بیشتری در این زمینه با 
 مورد بررسی قرار گیرد. عملکرد ورزشکاران نخبهحجم نمونه زیاد لازم است تا ارتباط این واریانت ها با 

 و قدردانی تشکر
 گردد.تقدیر و تشکر می و تمامی کسانی که در انجام این پژوهش ما را یاری کردند بدینوسیله از ورزشکار محترم
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Abstract  

Background and Purpose: Muscle strength and maximal speed are factors determining 

athlete’s results during competition. The association between ACTN3, VDR and ADRB1 

genes with muscle strength has been reported. The aim of this case report was to report new 

variants in power-related genes in an elite weightlifter using whole exome sequencing. 

Methodology: After obtaining a written testimonial participated in this study from a 32-

year-old man, who is a member of the Iranian national weightlifting team, 5 cc of blood 

was taken and then DNA was extracted. DNA samples were analyzed using the whole 

exome sequencing method. 
Results: Whole exome sequencing analysis revealed missense mutations (66327673G>A 

and 66328095T>C) in ACTN3, (48272895A>G) in VDR and (115805056G>C and 

115804036A>G) in ADRB1genes.  
Conclusion: Whole exome sequencing analysis of the elite weightlifter revealed new 

missense mutations in muscle power/strength related gens. However new researches with a 

larger sample size are required to examine the relationship between these variants and elite 

athletes’ performance. 
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