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RESUMEN
Introduccion: Las variantes genéticas ACE I/D y ACTN3 R577X han sido
asociadas al rendimiento deportivo en poblaciones europeas y asiaticas, pero su
distribucion en atletas latinoamericanos sigue siendo poco explorada.
Objetivo: Determinar la frecuencia alélica de ACE I/D y ACTN3 R577X y su
relacion con el rendimiento en deportes de potencia/resistencia.
Metodologia: Se  reclutaron 62  atletas (compitiendo a nivel
nacional/internacional) y 29 controles sanos. EI ADN se extrajo de células
epiteliales orales, y los genotipos se identificaron mediante PCR y electroforesis.
Las frecuencias alélicas se calcularon con el equilibrio Hardy-Weinberg (prueba
Xz, p < 0.05).
Resultados: Se encontraron diferencias significativas en la distribucion
genotipica entre atletas y controles. Para ECA |/D, el genotipo DD fue mas
frecuente en atletas (55% vs 21% en controles; x?, p=0.006). Los genotipos ID
(31% vs 58%) e Il (14% vs 16%) mostraron menor variaciéon. En ACTN3 R577X,
predomind el genotipo RX en atletas (63% vs 59%), seguido de RR (27% vs
10%) y XX (10% vs 31%) (x?, p=0.895). Estos hallazgos sugieren que el genotipo
DD ECA podria asociarse al rendimiento deportivo, mientras que la distribucion
de ACTN3 en esta poblacién difiere de lo reportado en otros grupos étnicos.
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Conclusiones: El genotipo DD de ECA podria ser un marcador relevante
en atletas colombianos de potencia, mientras que ACTN3 RX muestra un patron
distintivo. Estos resultados resaltan la importancia del contexto étnico en la
genética deportiva.

PALABRAS CLAVE: Atletas de élite, Gen ECA y ACTN3, rendimiento
deportivo

ABSTRACT

Introduction: The genetic variants ACE I/D and ACTN3 R577X have been
associated with athletic performance in European and Asian populations, but
their distribution among Latin American athletes remains understudied.
Objective: To determine the allelic frequency of ACE I/D and ACTN3 R577X and
their relation-ship with pow-er/endurance sports performance. Methods: The
study included 62 elite athletes (competing at nation-al/international levels) and
29 healthy controls. DNA was extracted from oral epithelial cells, and genotyping
was performed using PCR and electrophoresis. Allelic frequencies were
calculated using Hardy-Weinberg equilibrium (x* test, p < 0.05). Results:
Significant genotypic differences were observed between athletes and controls.
For ACE 1/D, the DD genotype was more frequent in athletes (55% vs. 21% in
controls; x?, p = 0.006). The ID (31% vs. 58%) and Il (14% vs. 16%) genotypes
showed less variation. For ACTN3 R577X, the RX genotype predominated in
athletes (63% vs. 59%), followed by RR (27% vs. 10%) and XX (10% vs. 31%)
(x3, p = 0.895). These findings suggest that the ACE DD genotype may be
associated with athletic performance, while the ACTN3 distribution in this
population differs from other ethnic groups. Conclusions: The ACE DD genotype
may be a relevant marker for power athletes in Colombia, while ACTN3 RX shows
a distinct pattern. These results highlight the importance of ethnic context in
sports genetics.

KEY WORDS: Elite athletes, genotyping, genetic polymorphisms, sports
performance.

INTRODUCCION

El rendimiento deportivo esta determinado por una interaccion compleja
entre factores fisioldégicos, ambientales y genéticos, que juntos modulan las
respuestas moleculares al ejercicio fisico. La resistencia, asociada a procesos
oxidativos y glucoliticos mediados por proteinas codificadas genéticamente,
permite sostener esfuerzos prolongados, mientras que la fuerza y la potencia
dependen de la via de los fosfagenos, que facilita una mayor produccion de
fuerza muscular en esfuerzos explosivos (1,2). En este contexto, los aspectos
genéticos desempefian un papel crucial al establecer el potencial fisiolégico de
cada individuo, influenciando tanto los procesos de entrenamiento como el
desemperfio competitivo (3) Estudios previos han estimado que hasta un 66% de
la variabilidad en el rendimiento deportivo y un 60% de las caracteristicas
hereditarias del consumo maximo de oxigeno (VO2 max) tienen un origen
genético, con una contribucion significativa de genes maternos (4). Estos
hallazgos resaltan la importancia de identificar genes candidatos para
comprender la heredabilidad del rendimiento fisico.

Distribucion y andlisis de la frecuencia alélica de los genes ECA y ACTN3 R577X en atletas | 43
juveniles colombianos



Rev.lIb.CC. Act. Fis. Dep. 2025; 14(2): 42-52

Sin embargo, la expresion genética no actua de forma aislada. Los
factores epigenéticos, como la metilacion del ADN inducida por el entrenamiento,
juegan un rol complementario al preservar la memoria muscular y facilitar
adaptaciones neuromusculares y cardiovasculares (5). Asimismo, los procesos
metabdlicos relacionados con la nutricidn, particularmente la composicién de
macronutrientes, regulan la contractilidad muscular y la produccion de energia a
través de los sistemas oxidativo, glucolitico y de fosfagenos (6,7), Aunque estos
factores externos son esenciales para optimizar el desempefio, la base genética
sigue siendo el sustrato principal que define las capacidades innatas de los
deportistas, lo que subraya la necesidad de estudiar marcadores genéticos
especificos en diferentes poblaciones.

Entre los genes candidatos mas relevantes en la genética deportiva se
encuentran la enzima convertidora de angiotensina (ECA 1/D) y la alpha-actinina-
3 (ACTN3 R577X) (8,9). El gen ACE, mediante su polimorfismo de
insercion/delecion (I/D), regula el sistema renina-angiotensina-aldosterona,
afectando la presion arterial, el balance hidrolitico y la respuesta cardiaca al
ejercicio. El alelo | se ha asociado con un mejor rendimiento en deportes de
resistencia, como el atletismo de fondo o el ciclismo de larga distancia, mientras
que el alelo D se vincula a una mayor potencia mecanica en actividades de
fuerza y velocidad, como el levantamiento de pesas o el sprint (10-12) Por otro
lado, el gen ACTNS3 codifica la proteina alpha-actinina-3, un componente
estructural de las fibras musculares de contraccion rapida (tipo Il). El genotipo
RR favorece la eficiencia mecanica y la produccion de fuerza en deportes de
potencia, mientras que el alelo X (577X) puede reducir estas capacidades,
afectando el desempenio en esfuerzos explosivos(13—15) ). Estos genes han sido
ampliamente investigados en poblaciones europeas, asiaticas y africanas,
revelando patrones alélicos distintivos segun el contexto étnico (16)

A pesar de los avances globales, la caracterizacion genotipica y la
frecuencia alélica de ECA y ACTNS3 en atletas sudamericanos permanecen poco
exploradas. Colombia, con su poblacién multiétnica resultado de la mezcla de
ascendencia indigena, africana y europea, representa un caso de estudio unico
para analizar la variabilidad genética en el rendimiento deportivo. Esta diversidad
étnica, combinada con el creciente nivel competitivo de sus atletas juveniles en
disciplinas nacionales e internacionales, sugiere que los patrones genéticos
podrian diferir de los reportados en otras regiones del mundo. La escasez de
investigaciones en América Latina limita la comprension de como estos genes
influyen en el desempefio fisico en contextos étnicos especificos, un aspecto
critico para la identificacion de talentos y el disefio de estrategias de
entrenamiento personalizadas. Ademas, la interaccion entre factores genéticos
y ambientales en esta region podria revelar asociaciones novedosas entre
genotipos y tipos de deportes.

El objetivo de este estudio fue identificar y analizar la distribucion de los
genes ECA I/D y ACTN3 R577X en atletas juveniles colombianos y evaluar su
relacion con deportes de potencia (saltos, lanzamientos, pesas y sprinters) y
resistencia de corta, media y larga du-racion (atletismo en 800m, 1500 m, 5000
y 10000m, lucha). Hipotetizamos que los alelos D de ECA y R de ACTNS3 seran
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mas frecuentes en atletas de potencia frente a controles sanos, reflejando el
genotipo distintivo en esta poblacion sudamericana, mientras que el alelo | de
ECA predominara en deportes de resistencia.

MATERIAL Y METODOS

Este estudio empled un disefio transversal con alcance correlacional para
analizar la distribucion genotipica y la frecuencia alélica de los genes ECA I/D y
ACTN3 R577X, y su asociacion con la especialidad deportiva en atletas juveniles
colombianos.

PARTICIPANTES

La muestra total fue de 91 participantes: 62 atletas juveniles 28 (48%)
hombres, 34 (52%) mujeres y 29 controles sanos. La edad fue de 17 afios %;
desviacién estandar (DE) 2.840, Los atletas fueron seleccionados por su
participacion en competencias nacionales e internacionales, con un minimo de 4
afnos de experiencia y un régimen de entrenamiento de 5-6 dias por semana. Se
incluyeron disciplinas de potencia (e.g., saltos, lanzamientos, pesas y sprinters)
y resistencia (e.g., lucha, atletismo en 800m, 1500 m, 5000 y 10000m). EIl grupo
control consistié en individuos sanos (36 afos de edad £ 19 hombres 10 mujeres)
sin experiencia deportiva competitiva ni condiciones médicas que afectaran el
rendimiento fisico. Para el calculo del tamafio de la muestra se obtuvo a partir
de la referencia (26) para detectar diferencias alélicas con respecto a los
basados en frecuencias reportadas previamente (16). Se siguieron los protocolos
conforme a la Declaracion de Helsinki y los lineamientos del Ministerio de Salud
de Colombia. Todos los participantes firmaron un consentimiento informado; en
el caso de menores de 18 afnos, este fue autorizado por sus padres o tutores
legales.

PROCEDIMIENTO

Las muestras fueron recogidas en los lugares de entrenamiento unidad

deportiva el salitre (Bogota) Parque deportivo (Ibagué) y en el coliseo chico de
hierro (Cartagena), el tiempo de duracion estimada para la recoleccion del
raspado bucal fue de 120 segundos y se realizé de forma individual.
El ADN de las muestras de raspado bucal se extrajo implementando el protocolo
usado por (17) para esto se tomaron 2 ml de la mezcla de raspado bucal y agua
milliQ, a lo que se agregaron 30 ul de proteinasa Ky 150 pl de SDS al 10%,
dejando esta mezcla a 57° C por doce horas. Posteriormente se adicioné 400 pyL
de NaCl 5M y se incubd por 10 minutos en hielo. La mezcla se distribuyo en igual
volumen en microtubos de 2mL y se centrifugd por 10 minutos a 13.000 rpm. El
sobrenadante de dicho proceso se transfiri6 a un nuevo tubo con 800 pL de
isopropanol; los tubos luego se incubaron por 10 minutos a temperatura ambiente
y posteriormente se centrifugaron a 13.000 rpm por 15 minutos. Los
sobrenadantes se descartaron y el botdn se lavo con 500 uL de etanol al 70 %,
luego se dejo secar y se disolvio en 40 yL de agua ultra pura.
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CUANTIFICACION DE MUESTRAS DE ADN

Luego de la extraccion de ADN, se cuantificaron las muestras extraidas,
por medio del espectrofotometro Thermo Scientific NanoDrop 2000/2000c.

DILUCION DE MUESTRAS DE ADN

Dependiendo de la concentracion en ng/pl hallada en cada muestra, por
medio de la cuantificacion realizada se procedid a ajustar la concentracién a 20
ng/ul, la cual es la concentracion recomendada en la literatura encontrada para
realizar la técnica de PCR, en los genes que se estudiaron (18-20).

AMPLIFICACION POR PCR DE LOS GENES A EVALUAR
La genotipificacion de cada uno de los loci se realizd6 mediante la

amplificacion por la téc-nica de PCR, a partir del ADN ubicado en cromosomas
autosdmicos, con los siguientes cebadores:

Gen Secuencia de cebadores*
ACE F 5' CTGGAGACCACTCCCATCCATTCT 3
R 5' GATGTGGCCATCACATTCGTCAGAT 3'
ACTN3 F 5-CTGTTGCCTGTGGTAAGTGGG-3
R 5-TGGTCACAG TATGC AGGAGGG-3'

Las reacciones de PCR se realizaron en un termociclador VeritiTM
(Applied Biosystem), a un volumen de 25pl, los cuales contenian, 3 mM MgClI2,
0.1 mM de cebadores, 0.1 mM de dNTPs, buffer 1X, Taq polimerasa 1X.

DIGESTION ENZIMATICA DE AMPLIFICADOS DE PCR

A los fragmentos amplificados del gen ACTN3 se les realizé digestion
enzimatica con la enzima de restriccion Ddel, exponiendo los amplificados
durante 12 horas a la accidén enzimatica.

Electroforesis en geles de poliacrilamida

Se realizaron electroforesis en geles de poliacrilamida al 8% en TBE1X,
de los productos obtenidos en la PCR. Estas electroforesis se corrieron a 130
voltios, por 1 hora y a 250 voltios por 2 horas y se visualizaron en geles tefiidos
con nitrato de plata.

ANALISIS DE DATOS

Los datos se analizaron con R studio version 4.5 2022. Para el analisis de
las frecuencias genotipicas, se utilizaron las frecuencias absolutas basadas en
cada uno de los polimorfismos de cada gen, comparando entre los grupos atletas
vs control. Para las pruebas normalidad se utilizo la prueba de chi-cuadrado (x2,
p<0.05). Para identificar si hay o no asociacién entre el gen y el deportista, se
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utilizé6 la prueba exacta de Fisher y el odds ratios (OR) con intervalos de
confianza del 95%.

RESULTADOS

Se encontraron diferencias genotipicas y alélicas significativas entre
atletas (n=62) y controles (n=29) para los genes ECA (x?, p=0.006) pero no para
el gen ACTN3 (x? p=0.895). La Tabla 1 y 2 detalla las frecuencias genotipicas y
alélicas entre atletas vs control.

Tabla 1. Frecuencias genotipicas de los genes ACE y ACTNS3 en atletas y
controles

Atletas Control Atletas Control
Genotipo ECA Genotipo ACTN3
ECAI 0,14 (9) 0,16 (6) RR 0,27 (17) 0,10 (3)
ECAID 0,31 (19) 0,58 (17) RX 0,63 (39) 0,59 (17)
ECADD 0,55 (34) 0,21 (6) XX 0,10 (6) 0,31 (9)
Total 62 29 Total 62 29
X? .007 X2 .696
Fisher test 0,006 Fisher test 0,895
OR 0,27 OR 1,1

Nota: Frecuencias genotipicas se presentan como proporciones (n entre paréntesis).
Frecuencias alélicas: | (insercion), D (deleciéon), R (577R), X (5677X). Pruebas estadisticas: x>
OR: Odds ratio

Tabla 2. Frecuencias alélicas genes ECA y ACTN3

Alelo ID Atletas Control Alelo RX Atletas Control
I 0,31 0,48 R 0,58 0,41
D 0,69 0,51 X 0,42 0,59

Para el gen ECA, el genotipo DD predominé en atletas (0.55, n=34; IC
95%: 0.25-0.49) frente a controles (0.21, n=6; IC 95%: 0.00-0.16), con un odds
ratio (OR) de 0.27 (IC 95%: 1.6-34.8, p=0.006). El genotipo ID mostro frecuencias
similares entre grupos (atletas: 0.31, n=19; controles: 0.58, n=17), mientras que
el genotipo Il fue menos frecuente (atletas: 0.14, n=9; controles: 0.16, n=6) figura
1. Las frecuencias alélicas indicaron una mayor prevalencia del alelo D en atletas
(D=0.74) frente a controles (D=0.26) (Figura 1). Al estratificar por tipo de deporte,
el genotipo DD se observo principalmente en atletas de potencia (30/49 casos),
mientras que el genotipo Il fue mas comun en deportes de resistencia (6/9
casos).
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Figura 1. Distribucién del genotipo ECA atletas y controles

Para el gen ACTN3, el genotipo RX fue mas frecuente en atletas (0.63,
n=39; IC 95%: 0.39-0.75) que en controles (0.62, n=18; IC 95%: 0.44-0.80), con
un OR de 1.10 (IC 95%: 0.39 a 3.02 p=0.895). El genotipo RR mostré una mayor
prevalencia en atletas (0.27, n=17) frente a controles (0.10, n=3), mientras que
el genotipo XX fue menos comun (atletas: 0.10, n=6; controles: 0.28, n=8). Las
frecuencias alélicas reflejaron un predominio del alelo R en atletas (R=0.76)
frente a controles (R=0.24) (Figura 2). No se observaron diferencias claras por
tipo de deporte para ACTN3.

Gen ACTN3
0,70

0,60

0,63
0,59
0,50
0,40
0,31

0,30 0,27

0,20

0,10 0,10
] ]
0,00
R RX X

R X

H Atletas m Control

Figura 2. Distribucion del genotipo ACTN3 atletas y controles

DISCUSION

El rendimiento deportivo esta influenciado por factores genéticos que
determinan las capacidades fisioldgicas de los atletas, como el rendimiento
cardiovascular y muscular durante el ejercicio y la competencia (21,22). Entre
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los genes mas estudiados, el gen ECA /D se ha asociado con el rendimiento en
deportes de resistencia (genotipo 1) (23,24) y potencia (genotipo DD), mientras
que el gen ACTN3 R577X, mediante su genotipo RR, se relaciona con la
eficiencia mecanica en actividades explosivas de corta duracion (15). Este
estudio analizo6 la distribucion genotipica y la frecuencia alélica de estos genes
en atletas juveniles colombianos, comparando los resultados con la literatura
existente y explorando su relevancia en el contexto étnico de esta poblacion.

El genotipo DD de ECA mostr6 una mayor prevalencia en atletas
colombianos (0.55, n=34), especialmente en deportes de potencia con
diferencias significativas frente a controles (p=0.006). Estos hallazgos coinciden
con estudios previos en atletas colombianos, como (25) quienes reportaron una
prevalencia del genotipo DD del 55% (p<0.001), y (26) que encontraron una
asociacion significativa (p<0.05) con deportes de potencia. La asociacion del
genotipo DD con actividades de corta duracion y alta intensidad puede explicarse
por su influencia en la funcion vascular, ya que los niveles elevados de ECA
circulante y muscular facilitan la degradacién de bradiquinina, mejorando la
respuesta muscular en esfuerzo explosivos (27,28). Sin embargo, la baja
frecuencia del genotipo Il (0.14 n=9) en atletas, que se asocia tipicamente con
resistencia aerdbica (29) sugiere que este genotipo podria tener un rol menos
relevante en esta poblacién, posiblemente debido a diferencias étnicas.

En contraste, el gen ACTN3 no mostré una asociacion con deportes de
potencia en atletas colombianos. El genotipo RX predomin6 en atletas (0.63,
n=39) frente al genotipo RR (0.27, n=17), lo que difiere de lo esperado segun la
literatura, donde el genotipo RR se asocia con un mejor rendimiento en
actividades explosivas. Estudios en poblaciones asiaticas, como (30) han
reportado una asociacion del genotipo RR con el rendimiento en futbolistas,
mientras que (31) encontraron una relacion con caracteristicas fisiologicas de
potencia. Sin embargo, investigaciones en poblaciones sudamericanas, como
(26) en atletas colombianos y (32) en gimnastas brasilefios, tampoco hallaron
una asociacion significativa con el genotipo RR, lo que sugiere que la diversidad
étnica de Colombia con mezcla de ascendencia indigena, africana y caucasica
puede influir en la distribucion alélica de ACTN3, favoreciendo el genotipo RX
(33). Este patron distintivo resalta la importancia de considerar el contexto étnico
en estudios de genética deportiva

LIMITACIONES Y FUTUROS CAMINOS

Una limitacién del presente estudio es el tamafio muestral relativamente
pequefio, que podria limitar la generalizacidon de los resultados. Ademas, no se
realizaron analisis funcionales para confirmar el impacto de los genotipos en el
rendimiento, lo que restringe la interpretacion de los hallazgos. Futuras
investigaciones deberian incluir muestras mas grandes, analisis funcionales
(e.g., pruebas de fuerza, VO2max, composicion corporal) y estudios
longitudinales para evaluar como estos genotipos interactuan con factores
epigenéticos y ambientales en el desarrollo del rendimiento deportivo.
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CONCLUSIONES

Este estudio analiz6 la distribucion genotipica y la frecuencia alélica de
los genes ACE I/D y ACTN3 R577X en atletas juveniles colombianos, evaluando
su relacion con el rendimiento en deportes de potencia y resistencia. Los
resultados indican que el genotipo DD de ACE esta asociado con el rendimiento
en deportes de potencia (18/23 casos), con una prevalencia significativa en
atletas. En cambio, el geno-tipo IlI, tipicamente relacionado con resistencia
aerobica, mostré una baja frecuencia, sugiriendo una menor relevancia en esta
cohorte. Para el gen ACTN3, el genotipo RX predomind en atletas frente al
genotipo RR, sin una asociacion clara con deportes de potencia, lo que puede
reflejar la influencia de la diversidad étnica colombiana.

Estos hallazgos sugieren que el genotipo DD de ACE podria usarse como
un marcador en la deteccion de talentos para deportes de potencia en Colombia,
mientras que el predominio del genotipo RX de ACTN3 resalta la necesidad de
considerar el contexto étnico en la genética deportiva. Aunque los genotipos son
importantes para identificar potenciales talentos, factores epigenéticos como el
entrenamiento y el entorno también desempefian un rol clave en el rendimiento
deportivo. Futuras investigaciones debe-rian explorar el impacto funcional de
estos genotipos y su interaccién con factores externos, asi como ampliar el
tamafo muestral para confirmar estos resultados.
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