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RESUMO

O gene ACTN3 codifica a proteina a-actinina-3, presente nas fibras musculares
rapidas tipo |l e que esta associada a poténcia muscular. A presenca do polimorfismo
rs1815739 pode resultar na auséncia funcional desta proteina, em individuos com
gendtipo TT, favorecendo maior eficiéncia metabdlica e resisténcia a fadiga, porém
com menor capacidade explosiva. Ja, o gendtipo CC esta relacionado a forga,
velocidade e poténcia e o gendtipo CT apresenta um perfil intermediario, com
caracteristicas adaptaveis de forca moderada e resisténcia prolongada. O presente
estudo teve como objetivo investigar a associagao entre o polimorfismo rs1815739 do
gene ACTN3 e a predisposi¢cao a sintomas osteomusculares em atletas participantes
da 312 Caminhada Ecoldgica do Estado de Goias, realizada em 2024. Trata-se de um
estudo analitico e quantitativo, baseado na avaliagao de atletas de ambos os sexos,
maiores de 18 anos, aprovados nos testes seletivos de aptidao fisica. Foram coletadas
informagdes sociodemograficas, antropométricas e clinicas, além da aplicagédo do
Questionario Nordico de Sintomas Osteomusculares (QNSO) para avaliar
desconfortos nos ultimos 12 meses e 7 dias. A genotipagem foi realizada a partir de
amostras de sangue periférico, utilizando a técnica de PCR em tempo real (RT-PCR)
para identificagao dos alelos. A analise estatistica foi processada no software SPSS,
utilizando-se o teste qui-quadrado para verificar o equilibrio de Hardy-Weinberg e
associagdes genotipicas, com nivel de significancia de 5%. O estudo foi aprovado pelo
Comité de Etica em Pesquisa da Pontificia Universidade Catélica de Goias sob o
parecer n° 6.137.377. Observou-se que o gendtipo heterozigoto (CT) foi
predominante, representando 50% da amostra, seguido pelo homozigoto CC com
34,62% e o homozigoto TT com 15,38%, estando a populagdo em equilibrio de Hardy-
Weinberg (p = 0,98). A frequéncia de sintomas osteomusculares foi de 30,8% nos
ultimos 12 meses, contudo, ndo houve associagao estatisticamente significativa entre
os gendtipos do ACTN3 e a presenga desses sintomas (p = 0,65). A comparagdo com
a base de dados ALFA revelou similaridade com a populagao Latino-Americana 1.
Conclui-se que o polimorfismo rs1815739 do gene ACTN3 nao apresentou relagcéao
direta com a suscetibilidade a sintomas osteomusculares nos atletas avaliados,

indicando que este marcador nao atua isoladamente na predisposicéo a lesdes.

Palavras Chaves: ACTN3; Lesbes Osteomusculares; rs1815739; Atletas de

Resisténcia.



ABSTRACT

The ACTN3 gene encodes the a-actinin-3 protein, which is present in type Il fast
muscle fibers and is associated with muscle power. The rs1815739 polymorphism may
result in the functional absence of this protein in individuals with the TT genotype,
favoring greater metabolic efficiency and resistance to fatigue, but with reduced
explosive capacity. The CC genotype is associated with strength, speed, and power,
whereas the CT genotype presents an intermediate profile, with adaptive
characteristics of moderate strength and prolonged endurance. The present study
aimed to investigate the association between the ACTN3 gene polymorphism
rs1815739 and the predisposition to musculoskeletal symptoms in athletes
participating in the 31st Ecological Walk of the State of Goias, held in 2024. This is an
analytical and quantitative study based on the assessment of athletes of both sexes,
over 18 years of age, who passed the selective physical fithess tests.
Sociodemographic, anthropometric, and clinical information were collected, in addition
to the administration of the Nordic Musculoskeletal Questionnaire (NMQ) to assess
discomfort in the last 12 months and 7 days. Genotyping was performed using
peripheral blood samples, utilizing the real-time PCR technique for allele identification.
Statistical analysis was performed using SPSS software, using the Chi-square test to
verify Hardy-Weinberg equilibrium and genotypic associations, with a significance level
of 5%. This research was approved by the Research Ethics Committee of the Pontifical
Catholic University of Goias under opinion No. 6.137.377. It was observed that the
heterozygous genotype (CT) was predominant, representing 50% of the sample,
followed by the homozygous CC with 34.62% and homozygous TT with 15.38%, with
the population being in Hardy-Weinberg equilibrium (p = 0.98). The frequency of
musculoskeletal symptoms was 30.8% in the last 12 months; however, there was no
statistically significant association between ACTN3 genotypes and the presence of
these symptoms (p = 0.65). Comparison with the ALFA database revealed similarity
with the Latin American 1 population. It is concluded that the ACTN3 gene
polymorphism rs1815739 showed no direct relationship with susceptibility to
musculoskeletal symptoms in the evaluated athletes, indicating that this marker does
not act in isolation in the predisposition to injuries.

Keywords: ACTN3; Osteomuscular Injuries; rs1815739; Endurance Athletes.
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1 INTRODUGAO

Ha 31 anos a Caminhada Ecolégica ocorre anualmente e mobiliza a populagao
do Estado de Goias em uma jornada pela preservagao do Cerrado e do Rio Araguaia.
Com o propésito de sensibilizar a populagdo sobre a importancia da conservacgao
desse bioma, os participantes percorrem uma média de 60 km por dia, saindo de
Trindade e passando por cidades como Goianira, Brazabrantes, Caturai, Inhumas,
Itaugu, Itaberai, Goias, Faina e Araguapaz, até chegarem as margens do Rio
Araguaia, em Aruana. Essa caminhada é marcada pela unido, pela conscientizagéo
ambiental e um legado que busca garantir a sobrevivéncia do Cerrado (Caminhada
Ecoldgica, 2024).

Além de promover a preservagado ambiental, a Caminhada Ecoldgica oferece
beneficios significativos para o organismo dos atletas. Essas atividades aerdbicas
fortalecem os musculos das pernas, gluteos e core, melhorando a resisténcia
muscular e a capacidade cardiovascular. Durante a pratica, a circulagado sanguinea €
estimulada, favorecendo a oxigenagao dos tecidos e a eliminagdao de produtos
metabdlicos. Ademais, ajudara a regular marcadores inflamatérios e de lesdo
muscular, contribuindo para a recuperagao e a adaptacdo do corpo ao estresse do
treinamento (Puggina et al., 2016).

As proteinas a-actinina-2 e a a-actinina-3, tém um papel essencial na estrutura
dos musculos esqueléticos, atuando na ancoragem dos filamentos finos de actina no
disco Z e na manutengao da organizag¢ao das miofibrilas. Enquanto a a-actinina-2 esta
presente em todas as fibras musculares esqueléticas, a a-actinina-3 é especifica das
fibras musculares do tipo 2. O gene Actinina Alfa 3 (ACTN3) é responsavel pela
codificagdo da proteina a-actinina-3, polimorfismos localizados neste gene séao
estudados devido a identificacdo de impactos negativos no desempenho muscular
quando observados (Roth et al., 2008).

A auséncia de a-actinina-3 causa uma transformacao nas propriedades das
fibras musculares glicoliticas rapidas, levando-as a se assemelhar mais as fibras
musculares lentas com metabolismo predominantemente oxidativo. E fundamental
compreender que os individuos possuem certo numero de fibras musculares, assim
como uma quantidade de unidades motoras, definidos geneticamente e durante o
decorrer da vida esses valores nao se alteram. Além disso, os musculos esqueléticos

possuem, como caracteristica fundamental, a sua organizagdo em fibras musculares,
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as quais se dividem em tipos especificos, como as de contragao rapida (Tipo Il) e as
de contracgao lenta (Tipo I) (Berman; North, 2010; Balberova et al., 2023).

A presenca ou auséncia da proteina a-actinina-3 pode impactar na capacidade
dos musculos esqueléticos de gerar forga, responder a estimulos de contragéo rapida
e se adaptar a diferentes modalidades de atividades fisicas. No cédon 577 do gene
ACTN3, um polimorfismo genético comum de nucleotideo unico (SNP) ocorre, sendo
este o polimorfismo rs1815739, levando a substituicdo da arginina (R) por um cédon
de parada (X). Enquanto o alelo R € a forma funcional normal do gene, o alelo X
apresenta uma variacdo na sequéncia que interrompe completamente a sintese da
proteina a-actinina-3 funcional (Ben-Zaken et al., 2015; Bouweling et al., 2018).

Essa diferenciagdo genotipica esta associada ao tipo de fibra muscular
predominante, sendo o gendtipo RR ou RX mais relacionado as fibras de contragao
rapida, enquanto o gendtipo XX esta mais associado as fibras de contracao lenta. Esta
diferenciagao pode influenciar o rendimento em atividades de explosao e velocidade,
como saltos e sprints (Mantovani et al., 2021).

A porcentagem de individuos portadores dos genaétipos do ACTN3 varia entre
os diferentes grupos populacionais. Por exemplo, a frequéncia do gendtipo XX, que
esta associado a auséncia da proteina a-actinina-3, pode variar de 2% a 34% entre
atletas e nao atletas de diversas etnias (Pasqua et al., 2011).

Essas discrepancias nas frequéncias genotipicas podem ser observadas no
desempenho esportivo, especialmente em esportes que exigem for¢ca e poténcia
muscular. As variedades de etnia, bem como os contextos genéticos distintos e
ambientais, podem contribuir para padrées variados, destacando a complexidade da
relagéo entre o gene ACTN3 e a exceléncia esportiva (Pasqua et al., 2011).

Lesbes osteomusculares referem-se a danos que ocorrem noOs 0SSOS,
musculos, tenddes, ligamentos e outras estruturas do sistema musculoesquelético,
essas lesdes sdo comuns em atletas, especialmente em esportes de resisténcia, como
corridas de longa distancia. A atencéo a genética, como a influéncia do gene ACTNS,
também pode fornecer insights sobre a predisposicdo a lesbes e a resposta ao
treinamento (Moreno et al., 2020).

Esse conhecimento é fundamental para prevenir lesdes esportivas, pois o gene
ACTNS3 esta associado a composicao e fungao das fibras musculares, o que pode
aumentar o risco de lesdes durante a pratica de esportes. Identificar os diferentes

gendtipos do ACTN3 permite compreender a predisposi¢cédo individual a lesdes
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musculares, possibilitando a criacdo de estratégias de prevencédo personalizadas.
Essas estratégias podem incluir ajustes no treinamento, na nutricdo e na recuperacao,
com o objetivo de minimizar riscos e melhorar o desempenho esportivo (Contreras;
Iglesia, 2023).

Apesar do ACTN3 estar ligado ao desenvolvimento da forga muscular,
especialmente através do polimorfismo rs1815739, que influencia o tamanho e a forga
da area de secgao transversa do musculo esquelético, a conexédo desse polimorfismo
com a prevengao de lesées musculoesqueléticas ainda n&o foi comprovada de forma
consistente. Portanto, a individualizagado de programas de treinamento e estratégias
preventivas com base na genética pode ser fundamental para melhorar a
funcionalidade muscular e diminuir o risco de lesdes musculoesqueléticas (Araujo et
al., 2018).

Portanto, este estudo teve como objetivo analisar a relacdo entre o
polimorfismo rs1815739 e sintomas osteomusculares em atletas da Caminhada

Ecoldgica do Estado de Goias.
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2 REVISAO BIBLIOGRAFICA

21 Fisiopatologia da Lesao Muscular Induzida pelo Exercicio

O sistema musculoesquelético, um complexo conjunto formado por 0ssos,
musculos, ligamentos e tenddes, é a estrutura fundamental que proporciona forma,
suporte, estabilidade e movimento ao corpo humano. Contudo, a sua funcionalidade
pode ser facilmente comprometida, principalmente por lesdes fisicas, que resultam em
dor muscular capaz de prejudicar as atividades diarias. Essa dor pode se manifestar
de maneira aguda, com um inicio subito e intenso, ou apresentar um carater crénico,
quando se torna persistente e de longa duracédo (Marques et al., 2024).

A prevaléncia de lesdes musculoesqueléticas em atletas de elite €
particularmente elevada, com estatisticas apontando que aproximadamente 80%
dessa populacdo é afetada. Dentro deste espectro, as lesbes de origem muscular
representam a ocorréncia mais frequente, constituindo 55% de todos os casos
registrados. Essa categoria de lesdes abrange quadros como distensdes, entorses e
contusdes, embora as distensbes e rupturas sejam as mais frequentes. As
consequéncias diretas de tais lesdes traumaticas na carreira de um atleta incluem o
comprometimento do desempenho, o afastamento de competicdes importantes e o
risco de desenvolver uma incapacidade de carater permanente (Marques et al., 2024;
Greising; Corona; Call, 2020).

Além disso, a pratica de esportes de endurance, como corridas e caminhadas
de longa distancia, é caracterizada por milhares de contragbes musculares repetitivas.
Particularmente, as contragbes excéntricas, onde o musculo se alonga enquanto gera
tensao, sao o principal gatilho para o Dano Muscular Induzido pelo Exercicio (DIME).
Esse dano inicia-se com um estresse mecanico sobre os sarcémeros, as unidades
contrateis das fibras musculares, que causa microlesdes estruturais, especialmente
na Linha Z, uma regido crucial para a estabilidade muscular (Santanna et al., 2022).

O sarcbmero é composto por flamentos de actina e miosina, e sua integridade
€ fundamental para a performance atlética. A Linha Z funciona como uma placa de
ancoragem para os filamentos de actina, e sua estabilidade depende de proteinas
estruturais. Conforme ilustrado na Figura 1, a proteina a-actinina-3, codificada pelo
ACTN3, é um componente exclusivo das fibras de contragao rapida (tipo Il) e tem a

funcdo de estabilizar e interligar os filamentos de actina, garantindo a integridade
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estrutural necessaria para a geragao de forga em movimentos rapidos e potentes
(Roth et al., 2008; Balberova et al., 2023).

Figura 1 - Organizagdo do musculo esquelético e a ultraestrutura do sarcomero.
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Legenda: Detalha os principais filamentos de actina e miosina, as Bandas | e A, e o complexo de
proteinas que formam a Linha Z. Dentre essas proteinas, destaca-se a a-actinina, responsavel por
ancorar e interligar os filamentos finos, sendo essencial para a integridade do aparato contratil. Fonte:
Adaptado de Ribeiro et al. (2014) apud Del Coso et al. (2018, p. 2).

A funcéo principal das fibras do tipo Il € gerar for¢ca de forma rapida, permitindo
que o corpo execute movimentos curtos e potentes, como um salto ou um sprint.
Adicionalmente a sua fungdo no desempenho muscular, a proteina a-actinina-3
participa de diversas vias metabdlicas e de sinalizacdo, como resultado de sua
capacidade de interagir com multiplas macromoléculas, influenciando assim diversos
aspectos da fungdo muscular e adaptagao metabdlica (Lee et al., 2016).

O estresse mecanico continuo das contragcdes excéntricas pode sobrecarregar
a Linha Z, levando a desalinhamentos e rupturas que caracterizam o DIME. Esta
estrutura é de interesse central para o presente estudo, pois sua integridade e
resisténcia ao dano estao diretamente associadas a presenca de componentes como
a a-actinina-3. A magnitude da resposta inflamatéria e do processo de reparo
subsequente esta ligada a extensdo do dano inicial, que pode ser modulada por
fatores genéticos (Balberova et al., 2023; Pimenta et al., 2012).

Apés a ocorréncia da leséo, o corpo inicia um processo de reparo que se divide
em trés fases: Destruicdo, marcada pela ruptura e necrose das fibras danificadas;
Reparo, em que ocorre a limpeza do tecido necrético e a ativagao de células satélites
para regenerar as miofibrilas; e, por fim, a Remodelagao, quando o tecido muscular
matura e se reorganiza para recuperar sua capacidade funcional (Santanna et al.,

2022). A eficiéncia desse ciclo de dano e reparo é influenciada pela robustez dos
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componentes estruturais do musculo, reforgando a importéncia de investigar como

polimorfismos genéticos podem predispor um atleta a lesdes.

22 0O Gene ACTN3 e a produgao de a-Actinina-3

No contexto de dano estrutural da Linha Z, a genética do atleta ganha papel de
destaque. O gene Actinina alfa 3 (ACTN3) codifica a proteina a-actinina-3, um
componente estrutural encontrado exclusivamente nas linhas Z das fibras musculares
de contragao rapida (tipo IlI). Além disso, a a-actinina-3 é especifica para fibras
glicoliticas, que sao essenciais para a geragao de forca em movimentos rapidos e
explosivos (Roth et al., 2008; Berman; North, 2010).

Um polimorfismo comum de nucleotideo unico (SNP) no codon 577 deste gene,
descoberto em 1999 por North e colaboradores, conhecido como rs1815739 ou
R577X, afeta diretamente a sintese desta proteina. Conforme demonstrado na Figura
2, essa variagao consiste em uma transversédo de citosina (C) para timina (T) no
cromossomo 11913.2, na posi¢cao 1747 do exon 16, resultando na substituicdo de um
coédon que codifica 0 aminoacido Arginina (alelo R, funcional) por um cdédon de parada
prematuro (alelo X), assim impedindo a producéo da proteina a-actinina-3 (Ben-Zaken
et al., 2015; Clos et al., 2021).

Figura 2 - Mecanismo molecular do polimorfismo R577X do gene ACTNS3.

HOUAUNRB ,
m Polimorfismo R577X (rs1815739)

1 E> Localizagao: exon 16, posicao 1747
SNP
TrocadeC>T
Em Efeito: Perda da proteina funcional
-

Legenda: llustra como o ACTN3 codifica a proteina a-actinina-3, um componente da Linha Z do

sarcdmero em fibras musculares rapidas. O polimorfismo rs1815739 consiste na troca de uma citosina

por uma timina, criando um cdédon de parada prematuro. Fonte: Adaptado de Balberova et al. (2023).

A variagcdo no ACTN3 tem sido consistentemente associada ao desempenho
atlético, com base na produgdo da proteina a-actinina-3. Essa alteracdo leva a
existéncia de trés gendtipos possiveis: RR (homozigoto funcional), RX (heterozigoto)
e XX (homozigoto com deficiéncia da proteina). Individuos com o gendtipo XX néo

produzem a-actinina-3, uma condigdo que altera significativamente o fendtipo
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muscular (Moreno et al., 2020; Baltazar-Martins et al., 2020).

Adicionalmente, a a-actinina-3 € importante para a fungdo muscular em
atividades que exigem forga explosiva, sendo sua presenga associada a um melhor
desempenho em esportes de alta intensidade e curta duracdo. Por outro lado, a
auséncia da proteina esta relacionada a um funcionamento muscular
predominantemente direcionado a producao continua de energia, com maior uso de
oxigénio e menor consumo rapido de glicogénio, o que pode favorecer o desempenho

em atividades de longa duragao e aerdbias (Pasqua et al., 2011).

2.3 Implicagoes do polimorfismo rs1815739 no fenétipo muscular, desempenho
e risco de lesao

O gendtipo RR é frequentemente associado a um desempenho superior em
esportes que exigem poténcia e velocidade, como explosao e forga muscular (Yang
et al., 2003). No estudo de Yang et al. (2003) foi demonstrado que atletas de elite de
forca e explosédo apresentavam uma frequéncia muito maior do gendétipo RR (53%)
em comparagdo com atletas de resisténcia (28%) e a populagéo controle (30%),
indicando que a presenca do alelo R confere uma vantagem competitiva em esportes
que exigem exploséo e forga muscular.

Contudo, o desempenho superior em esportes de alta demanda pode expor
esses atletas a um risco maior de lesdes musculares. Isso € atribuido a intensidade
do treinamento e as sobrecargas intensas que, apesar de estimularem a forca e a
explosdo, também aumentam a incidéncia de danos musculares (Dogan, Aslan e
Ulucan, 2022).

Por outro lado, a auséncia da a-actinina-3, caracterizada pelo gendtipo XX,
nao causa efeitos visiveis, pois € compensada pelo aumento na proporgao de fibras
musculares da isoforma a-actinina-2 (tipo 1), além de promover um metabolismo
mais oxidativo nesses individuos. Essa adaptagdo fisiolégica favorece o
desempenho em atividades de longa duracgao, explicando por que o gendtipo XX é
encontrado com maior frequéncia em atletas de elite de resisténcia (Pasqua et al.,
2011; MacArthur et al., 2008).

No entanto, as duas proteinas tém fungdes diferentes: a a-actinina-3 é
encontrada em fibras musculares tipo Il, que sdo usadas em atividades de alta
intensidade, enquanto a a-actinina-2 esta associada a fibras tipo I, que sdo mais

eficientes em resisténcia. Isso significa que, embora a a-actinina-2 possa substituir a
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a-actinina-3 em certa medida, as adaptagdes especificas de cada uma podem
influenciar o desempenho atlético de maneiras distintas (Pasqua et al., 2011).

Acredita-se que a a-actinina-3 confira maior integridade a Linha Z durante as
contragdes excéntricas. Sua auséncia no genaotipo XX esta associada a uma maior
suscetibilidade ao dano muscular induzido pelo exercicio (Seto et al., 2011). O
genotipo XX esta associado a maiores taxas de lesdes musculares graves em
jogadores de futebol, e pode influenciar as caracteristicas do tecido muscular (Clos et
al., 2019), além da menor densidade mineral 6ssea, o que aumenta o risco de fraturas
por estresse (Del Coso et al., 2018).

A frequéncia deste gendtipo varia entre diferentes grupos étnicos, sendo mais
comum em populagdes asiaticas (cerca de 25%) e menos frequente em africanas (1%
em quenianos), o que sugere uma adaptacao evolutiva (Del Coso et al., 2018).

As lesdes musculares ndo-contactantes, como as distensdes, sdo comuns em
contextos esportivos e geralmente ocorrem na auséncia de impacto direto. Essas
lesdes estdo frequentemente associadas a movimentos explosivos, aceleracdes
intensas ou sobrecarga muscular. Atletas com o gendtipo XX, caracterizado pela
auséncia da proteina a-actinina-3, apresentaram uma maior incidéncia de lesdes
musculares graves (Almeida et al.,2022).

O gendtipo RX representa um perfil intermediario. Embora seja observado em
atletas de poténcia, sua presenga ndo confere as mesmas vantagens significativas
em atividades de alta intensidade que o gendtipo RR. Atletas com o gendtipo RX
podem ser competitivos, mas geralmente ndo alcangam os mesmos niveis de forgca e
explosdo. Além disso, sua distribuicdo pode variar entre os sexos, sendo ligeiramente
mais frequente em atletas do sexo masculino (El Quali et al., 2024).

Em relacdo ao risco de lesbes osteomusculares, seu papel € menos claro.
Evidéncias sugerem uma posicao intermediaria, com um risco de lesdo que nao é tao
elevado quanto o dos portadores do gendtipo XX, nem tdo baixo quanto o dos atletas
do tipo RR. Atletas RX podem nao apresentar diferencas significativas na taxa de
lesdes musculares quando comparados com o gendtipo RR, sugerindo que a
presenca do alelo R poderia conferir alguma vantagem, no entanto, mais pesquisas
sdo necessarias para compreender completamente este gendtipo (Zouhal et al.,
2023).




17

3 OBJETIVOS

3.1  Objetivo geral:

Investigar a associagéo entre o polimorfismo rs1815739 do gene ACTN3 e a
predisposi¢cao a lesdes musculoesqueléticas pela pratica esportiva entre os atletas
participantes da Caminhada Ecoldgica, visando compreender como as variagdes

genéticas podem influenciar a suscetibilidade a lesdes.

3.2 Objetivos especificos:

e |dentificar a prevaléncia do polimorfismo rs1815739 do gene ACTN3 em atletas da
Caminhada Ecoldgica do Estado de Goias.

e Investigar a relagdo entre os gendtipos do polimorfismo rs1815739 e a
suscetibilidade a lesées musculoesqueléticas.

e Comparar a prevaléncia do polimorfismo genético do gene ACTN3 em atletas da

Caminhada Ecologica com banco de dados ALFA Allele Frequency.
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4 METODOLOGIA

41 Delineamento do Estudo e Sele¢cao do Grupo Amostral

Trata-se de um estudo transversal com atletas da Caminhada Ecoldgica do
Estado de Goias. O grupo amostral deste estudo foi constituido de 26 atletas
selecionados para a Caminhada Ecolégica de 2024. Os critérios de incluséo
compreenderam: idade superior a 18 anos, aprovacao no teste de aptidao fisica e
classificagdo na etapa seletiva e assinatura do Termo de Consentimento Livre e
Esclarecido (TCLE). O projeto, juntamente com o TCLE, foi aprovado pelo Comité de
Etica em Pesquisa da Pontifica Universidade Catdlica de Goias (CAAE:
69982623.0.0000.0037; Parecer n® 6.137.377).

Para a analise comparativa com o banco de dados ALFA Allele Frequency,
foram consideradas trés populagdes: a Latino-Americana 1, composta por individuos
latino-americanos e afro-caribenhos; a Latino-Americana 2, formada por individuos de
ascendéncia europeia e amerindia; e a populagao global. O total de alelos registrados
no banco ALFA foi de 470.224 na populagédo global, 9.184 na populagdo Latino-

Americana 1 e 15.452 na populacao Latino-Americana 2 (Phan et al., 2020).

4.2 Coleta de Dados

A coleta de dados ocorreu um dia antes do inicio da caminhada, durante o
congresso técnico-cientifico com a presencga de todos os atletas e equipe técnica, na
Area 4, Campus | da PUC Goias. Nesta fase, foram aplicados o TCLE e os dois
instrumentos de coleta de dados:

1. Ficha de Informacgdes: Coleta dados sociodemograficos, clinicos e habitos
de vida, como idade, telefone, endereco, sexo, escolaridade, ocupacgao, peso, altura,
circunferéncia abdominal, Indice de massa corporal (IMC), diabetes, dislipidemia,
hipertensao, uso de medicamentos, atividade fisica, tabagismo, tempo e frequéncia
de pratica de caminhada de longa distancia, distdncia média semanal, duragdo da
caminhada e outras atividades esportivas.

2. Questionario Nérdico de Sintomas Osteomusculares (QNSO): Avalia
sintomas em nove areas corporais (pescog¢o, ombros, costas superior e inferior,
cotovelos, punhos/méos, quadril/coxa, joelhos e tornozelos/pés) nos ultimos 12 meses
e sete dias anteriores a entrevista, além de informacées sobre afastamento das

atividades e busca por servigos de saude. O QNSO foi aplicado integralmente durante
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0 congresso e parcialmente durante a caminhada. No penultimo dia da caminhada, os

sintomas osteomusculares foram reavaliados.

4.3 Coleta de Material Biolégico

ApOs a assinatura do TCLE, foram coletados 5 mL de sangue periférico em tubo
EDTA por venopuncao. As amostras foram enviadas ao Nucleo de Pesquisas Replicon
da PUC Goias para armazenamento e posterior realizacdo de testes genéticos. A
coleta de sangue ocorreu durante a seletiva dos atletas por um profissional habilitado

para tal procedimento.

4.4 Processamento das amostras

As amostras de sangue foram identificadas e armazenadas no freezer, em
seguida, iniciou-se o processo de extragcao e purificacdo de DNA. A extracao foi
realizada utilizando o kit PureLink™ Genomic DNA Mini Kit (Thermo Fisher Scientific,
EUA), seguindo a recomendacao do fabricante.

Apos a extracdo de DNA foi realizada a sua quantificagcdo no equipamento
Nanodrop One (Thermo Fisher Scientific, EUA). Em seguida, as amostras foram
direcionadas para realizagao da técnica de reacdo em cadeia da polimerase em tempo
real (QPCR) visando a genotipagem do SNP rs1815739 do gene ACTN3. Para a
realizacao desta reacgao, foi usado o equipamento QuantStudio 5 Dx Real-Time PCR
System (Thermo Fisher Scientific, EUA) e o kit de reagdo TagMan Real Time PCR®
(SNP Genotyping kit, Applied Biosystems, EUA).

A sequéncia polimorfica da sonda utilizada foi:
CAAGGCAACACTGCCCGAGGCTGACIT/ICIGAGAGCGAGGTGCCATCATGGGCA
T, composta pelas sondas fluorescentes VIC/FAM para identificacdo dos alelos do
atleta, para este polimorfismo a sonda VIC esta vinculada ao alelo T e a sonda FAM
esta vinculada ao alelo C.

4.5 Base de Dados ALFA Allele Frequency

As frequéncias alélicas e genotipicas utilizadas para comparar e compreender
os resultados deste estudo foram obtidas diretamente da Base de Dados ALFA Allele
Frequency Aggregator (Phan et al., 2020), um repositério do NCBI que reune
estimativas de variantes genéticas provenientes de diversos projetos internacionais

de sequenciamento. Com base nessas estimativas, foi realizada uma comparagao do
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perfil de distribuicdo alélica e genotipica entre os resultados de genotipagem obtidos
com os atletas da caminhada ecologica e os grupos populagdo geral, Latino-

Americano 1, Latino-Americano 2.

4.6 Analises Estatisticas

As variaveis foram codificadas e os dados inseridos no Microsoft Excel® 2013.
Em seguida, a planilha foi exportada para o software de analise Statistical Package
for the Social Sciences (SPSS®), versao 20.0. A analise descritiva das variaveis
quantitativas continuas incluiu o calculo de médias, desvios padrao, medianas e
percentis. Para as variaveis categoricas, foram utilizadas frequéncias absolutas e
relativas. O teste de qui-quadrado (x?) foi aplicado para verificar a conformidade com
o equilibrio de Hardy—Weinberg (HWE) e para investigar a associa¢ao entre os grupos
genotipicos e a presenga de sintomas osteomusculares. A analise estatistica

considerou um nivel de significancia de 5%.
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5 RESULTADOS

Foram obtidas amostras bioldgicas de 26 participantes da 312 Caminhada
Ecologica, acompanhadas das informagdes clinicas, sociodemograficas e
antropométricas. A média de idade observada para o Grupo Amostral foi de 49,7 anos.

A distribuic&o por sexo evidenciou predominancia do grupo masculino (84,62%;
n =22), que apresentou média de IMC de 23,11 kg/m?. O grupo feminino correspondeu
a 15,38% (n = 4) da amostra, com média de IMC de 21,77 kg/m?. O peso corporal
variou entre 53 kg e 92 kg, com média de 65,9 kg, refletindo a heterogeneidade dos
individuos avaliados.

Na analise genotipica do polimorfismo rs1815739 do gene ACTN3, o gendtipo
RX apresentou maior frequéncia relativa, correspondendo a 50% da populacédo do
estudo. O gendtipo RR foi identificado em 34,62% dos participantes e o gendétipo XX
em 15,38%. Em relacdo as frequéncias alélicas, o alelo C foi o mais prevalente
(59,6%), enquanto o alelo T esteve presente em 40,4% dos casos. O teste do
equilibrio de Hardy-Weinberg demonstrou que a distribuicdo dos gendtipos nao diferiu
significativamente do esperado para uma populagdo em equilibrio (x*=0,042; p=0,98)
(Tabela 1).

Tabela 1 - Distribuicdo dos gendtipos e alelos do polimorfismo rs1815739 do gene
ACTN3 e avaliagdo do equilibrio de Hardy-Weinberg em atletas da Caminhada
Ecologica de Goias.

Genétipo f(n) FR (%) X2 o]
CC (RR) 9 34,62%
CT (RX) 13 50% 0,042 0,98
TT (XX) 4 15,38%
Alelo
C 31 59,6%
T 21 40,4%

F: Frequéncia absoluta; FR: Frequéncia relativa; X2:qui quadrado; p: valor de p.

A frequéncia dos alelos do polimorfismo rs1815739 do gene ACTN3 pode variar
amplamente entre diferentes populagdes humanas, refletindo fatores genéticos,
historicos e adaptativos. Para contextualizar os dados obtidos na amostra deste

estudo, foram consultadas informacgdes de frequéncia alélica disponibilizadas pela
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base de dados ALFA Allele Frequency (Phan et al., 2020), abrangendo diferentes
grupos populacionais. A Tabela 2 apresenta essas distribuicdes, destacando a

proporgao dos alelos de referéncia (C) e alternativo (T) em diversas regiées do mundo.

Tabela 2 - Frequéncia dos alelos de referéncia (C) e alternativo (T) do polimorfismo
rs1815739 em diferentes populagdes mundiais, segundo dados do Phan et al., 2020.

Genétipo Populagao Global PopAL:‘Laei?garl;:t;no- Po%‘:rllae%?;k:téno'
CcC 35% 36% 14%
CT 47% 49% 45%
TT 18% 15% 41%
Alelo
C 58% 60% 36%
T 42% 40% 64%

* Alelo de menor frequéncia (alelo de risco)

Foi avaliado, pelo teste do qui-quadrado, se ha diferenca entre a distribuicéo
genotipica no grupo de atletas e a distribuigcdo obtida no banco de dados ALFA. Ao
comparar a distribuicdo genotipica do grupo de atletas e a populagéo global, nao foi
observada diferenga estatisticamente significativa (p=0,75). Da mesma forma, nao
houve diferenga estatisticamente significativa entre as frequéncias genotipicas da
populacdo de atletas e da populagdo Latino-Americana 1 (p=0,96). Por outro lado,
foram observadas diferencas estatisticamente significativas (p < 0,001) entre as
distribuicdes genotipicas da populagao de atletas e da populagéo Latino-Americana 2.

Apos avaliar a distribuicdo alélica entre as populagdes da Tabela 2 e a
populacdo de atletas, pelo teste do qui-quadrado, foi observada diferenca
estatisticamente significativa (p<0,001) apenas entre a distribuicdo alélica da
populacdo de atletas e a populagdo Latino-Americana 2, sendo esta diferenca
atribuida a uma maior frequéncia do alelo de risco T na populagdo da Latino-
Americana 2. Ja para a populagéo global e populagao Latino-Americana 1 ndo houve
diferenca significativa, com valores de p=0,81 e p=0,95, respectivamente.

Considerando a caracterizagao das populagcées de referéncia do banco de
dados ALFA, a populacdo Latino-Americana 1, composta predominantemente por
individuos afro-caribenhos e afro-latinos, apresentou um perfil de ancestralidade
genética mais semelhante ao da populacdo de atletas avaliada neste estudo. Em
contraste, a populagéo Latino-Americana 2, com maior contribuicdo de ancestralidade
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europeia e amerindia, exibiu uma composicdo genética distinta, refletida nas
diferengas observadas nas distribui¢des genotipica e alélica em comparagao ao grupo
de atletas.

No que se refere a presenga de sintomas osteomusculares, a investigagao foi
conduzida por meio do Questionario Nérdico de Sintomas Osteomusculares (QNSO),
aplicado em dois momentos distintos: durante o congresso técnico-cientifico (referente
aos ultimos 12 meses) e ao final da prova (referente aos ultimos 7 dias). O instrumento
contemplou nove regides anatdbmicas para a avaliagdo da ocorréncia de dor,

desconforto, formigamento, rigidez ou limitagdo de movimento (Tabela 3).

Tabela 3 - Ocorréncia de sintomas osteomusculares em diferentes segmentos
corporais nos ultimos 12 meses e 7 dias entre participantes da Caminhada Ecoldgica.

Dor nos ultimos 12 meses Dor nos ultimos 7 dias
Local o o

n %o n %o
Geral 8 30,8 4 15,4
Pescogo 3 11,5 0 0
Ombros 1 3,8 0 0
Parte Superior das Costas 1 3,8 1 3,8
Cotovelos 0 0 0 0
Punhos / Maos 1 3,8 0 0
Parte Inferior das Costas 3 11,5 0 0
Quadril / Coxa 0 0 1 3,8
Joelhos 1 3,8 0 0
Tornozelos / Pés 0 0 2 7,7

n = numero absoluto de participantes; % = frequéncia relativa.

No periodo dos ultimos 12 meses, oito participantes (30,8%) relataram a
ocorréncia de sintomas osteomusculares em pelo menos uma das regides
investigadas. As maiores frequéncias foram registradas no pesco¢o e na regiao
lombar, ambas com 11,5%. Outras areas, como ombros, parte superior das costas,
punhos/maos e joelhos, apresentaram menor proporgao de relatos (3,8% cada). Nao
foram observados sintomas nos cotovelos, quadril/coxa e tornozelos/pés nesse
intervalo temporal.

Na avaliagao dos ultimos 7 dias, correspondente ao periodo final da caminhada,
quatro participantes (15,4%) relataram sintomas. Os tornozelos/pés representaram a
regido com maior frequéncia relativa (7,7%), seguidos pela parte superior das costas
e quadril/coxa (3,8% cada). As demais regides nao apresentaram relatos de dor ou
desconforto no periodo analisado.

De forma complementar, ao analisar o conjunto de atletas que n&o relataram
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sintomas quando aplicado o QNSO, foi observado, no relato retrospectivo de 12
meses, 18 individuos que nao relataram queixas osteomusculares. Nesse grupo,
observou-se maior frequéncia do gendtipo heterozigoto CT (55,6%), seguido pelos
genotipos homozigotos TT (33,3%) e CC (11,1%). Na avaliagado aguda referente aos
ultimos 7 dias, 21 atletas n&o relataram qualquer sintoma osteomuscular,
correspondendo a 48% para o gendtipo CT, 43% para o genodtipo TT e 9% para o
gendtipo CC.

A analise de associagao entre gendétipos do ACTN3 e a ocorréncia de sintomas
osteomusculares (Tabela 4) ndo evidenciou diferengas estatisticamente significativas.
O teste do qui-quadrado indicou auséncia de associagado significativa entre os

gendtipos e os sintomas relatados (x%=0,20; p=0,65).

Tabela 4 - Relagao entre os gendtipos do gene ACTN3 (rs1815739) e a presenca de
sintomas osteomusculares em atletas da Caminhada Ecoldgica.

o Com Sintomas Sem Sintomas X2 p
Genotipos
Osteomusculares Osteomusculares
Grupo TT 3 5
0,20 0,65
Grupo 9 31
CT+CC

¥2: qui-quadrado; p: nivel de significancia.
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6 DISCUSSAO

O presente estudo investigou a associagao entre o polimorfismo rs1815739 do
gene ACTN3 e a ocorréncia de sintomas osteomusculares em atletas da Caminhada
Ecoldgica do Estado de Goias, bem como comparou as frequéncias genotipicas e
alélicas observadas com populagdes de referéncia apresentadas no dbSNP/ALFA.

Constatou-se predominéncia do genétipo CT=50%, seguido por CC=34,62% e
TT=15,38%, indicando padrdo em equilibrio genético com p= 0,98, assim como
coerente com o perfil genético de populagbes brasileiras miscigenadas. As
frequéncias alélicas C = 59,6% e T = 40,4%, do presente estudo, estdo em
concordancia com meta-analise realizada na regido sudeste, especificamente no Rio
de Janeiro, estimando uma prevaléncia para o genétipo TT de 16,2% e parao alelo T
em 40,9% (Marques et al., 2024).

A variabilidade genética dos participantes da Caminhada Ecolégica representa
um reflexo da formagéo historica e bioldgica da populagdo brasileira, caracterizada
por uma miscigenacdo significativa. Conforme afirmam Rosenberg et al. (2002),
aproximadamente 95% da diversidade genética humana encontra-se dentro das
préprias populacdes, enquanto uma fracao diminuta é responsavel pelas diferencas
entre grupos continentais. Indicando que, os individuos sdo geneticamente mais
semelhantes do que distintos, essa variagdo segue gradientes geograficos e histéricos
de migracdo, o que explica a sobreposicédo genética entre povos latino-americanos
com diferentes proporgcdes de ancestrais africanos, europeus e amerindios.

Em escala continental, as popula¢gdes da Ameérica Latina se organizam em dois
principais eixos de mistura, sendo eles: um grupo afro-latino, com forte contribuicao
africana e europeia, como o Brasil e o Caribe, € um grupo euro-amerindio,
predominante em paises como México, Chile e Peru (Salzano; Sans, 2014). Essa
diferenca é evidente nas regides mencionadas no banco ALFA , onde o grupo Latino
1, que abrange populag¢des afro-latinas, revela frequéncias genéticas semelhantes
com o grupo amostral para o gendétipo heterozigoto CT descritos neste estudo, ao
passo que o grupo Latino 2, formado por individuos predominantemente de
ascendéncia europeia e indigena, apresenta manifestacbes consideravelmente
distintas.

Conforme Yang et al. (2003), o gene ACTN3 apresenta variagdes globais,

sendo o alelo T predominante entre a populagdo europeia, com uma frequéncia
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aproximada de 40 a 50%, enquanto o alelo C é o mais prevalente entre os africanos.
De modo semelhante, populagdes Latino 1 e Latino 2 do Banco de dados ALFA
exibem frequéncias distintas do alelo T, cerca de 40% e 64%, respectivamente,
refletindo diferentes contribuicbes ancestrais. O grupo Latino 1 constituido por
pessoas afro-caribenhas e afro-latinas, demonstra uma composi¢cdo genética mais
semelhante ao grupo amostral deste estudo, ao passo que o conjunto Latino 2, que
possui uma predominancia de ascendéncia europeia e amerindia, representa
comunidades andinas e mesoamericanas, conforme descrito por Salzano; Sans
(2014). As frequéncias genotipicas que foram observadas no presente estudo
mostraram-se significativamente similares as do grupo Latino 1 do banco ALFA,
sugerindo assim uma compatibilidade com o perfil genético miscigenado da populagéo
brasileira.

Conforme Nunes et al. (2025), o genoma brasileiro resulta de uma combinagao
tri-hibrida, composta por cerca de 59% de ancestralidade europeia, 27% africana e
13% indigena, demonstrando variagao especifica regional. Segundo Cunha (2019), a
populacdo da regido Centro-Oeste apresenta uma distribuicdo condizente com um
perfil genético heterogéneo, sendo caracterizada por aproximadamente 66,3% de
ancestralidade europeia, 21,7% africana e 12% indigena. Neste sentido, as
frequéncias alélicas observadas neste estudo, com maior propor¢cao do alelo C e
distribuicdo moderada do alelo T, mostram-se coerentes com esse perfil regional,
refletindo a combinacdo de contribuicbes ancestrais que caracteriza a populacao
goiana.

No contexto da Caminhada Ecolégica, que é caracterizada como uma
modalidade aerdbica com esforgcos continuos intercalados e periodos de intensidade,
a prevaléncia do gendtipo CT indica uma composi¢ao funcional equilibrada com as
exigéncias fisioldgicas da atividade. O estudo de Marques et al. (2024) observou que
o polimorfismo rs1815739 em atletas de alto rendimento apresentou uma distribuicéo
homogénea entre modalidades esportivas como rugbi, futebol, artes marciais mistas,
handebol, polo aquatico, remo e vélei. As variagbes genotipicas ndo mostraram
significancia estatistica (p > 0,05), com a frequéncia do gendtipo TT em torno de 16%,
indicando que esse polimorfismo n&o estda associado exclusivamente a uma
modalidade especifica, mas pode atuar como um modulador genético geral da
performance atlética (Marques et al., 2024).

No presente estudo, a incidéncia do gendtipo CT entre os atletas e a auséncia
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de associagdo com sintomas osteomusculares, podem indicar que a coexisténcia
funcional dos alelos C e T tem capacidade de oferecer equilibrio contratil e resisténcia
muscular. Esse perfil intermediario, descrito por Eynon et al. (2013) como hipétese de
vantagem heterotica, parece atuar como fator protetor em atividades prolongadas,
reduzindo a vulnerabilidade a microlesdes decorrentes de esforgos repetitivos.

Diversos estudos reforgam essa associacao entre o gene ACTN3 e o tipo de
modalidade esportiva. Os atletas que concentram-se em atividades de forca e
poténcia, como velocistas e halterofilistas, a frequéncia do genaétipo CC é superior a
60%, enquanto o TT é considerado raro ou ausente (Druzhevskaya et al., 2008;). Por
outro lado, corredores de resisténcia finlandeses de nivel internacional, € de
aproximadamente 15%, enquanto em velocistas e individuos nao-atletas varia entre
0% e 10% , enquanto em atletas de modalidades que exigem forga e poténcia, a
frequéncia do gendtipo TT é menor, chegando a cerca de 6%, indicando uma
associagao do alelo C com melhor desempenho em provas de curta duragao (Pasqua
etal., 2011).

Nas modalidades que exigem forga e resisténcia, o gendtipo CT esta associado
a uma alternancia eficaz entre essas capacidades, além de menor risco de lesdes
musculares em atletas de alto nivel (Massidda et al., 2015). Esses padrdes sao
consistentes com os resultados da pesquisa atual, evidenciando que a variagao
genética do ACTN3 esta fortemente ligada as caracteristicas fisicas do esporte
desenvolvido.

De forma complementar, Ahmetov et al. (2010) analisaram 456 atletas russos
de modalidades de resisténcia (remo, triatlo, ciclismo, esqui e maratona) e 1211
controles, observando que o gendtipo TT foi significativamente menos frequente nos
atletas com cerca de 5,7% do que nos controles com 14,5% e com p de <0,0001.
Nenhum atleta de elite internacional apresentou esse gendtipo, 0 que sugere que a
deficiéncia de a-actinina-3 pode limitar o desempenho em atividades de alta exigéncia
fisiolégica. Entre os remadores, os portadores do gendétipo CC completaram provas
de longa distancia de ~6 km em um tempo médio de aproximadamente 22 minutos e
19 segundos, enquanto os gendtipos CT e TT obtiveram tempo mais longo, com cerca
de 23 minutos e 6 segundos e 23 minutos e 22 segundos, com uma diferenca
estatistica com o p = 0,016. Os resultados encontrados sugerem que, mesmo nos
esportes essencialmente aerébicos, a funcionalidade da a-actinina-3 desempenha um

papel relevante na eficiéncia contratual e no rendimento competitivo.
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A funcdo da a-actinina-3 esta igualmente relacionada a manutencdo da
integridade muscular. A caréncia dessa proteina, caracteristica do genotipo TT, esta
relacionada a maior suscetibilidade a lesdes causadas por contragcdes excéntricas,
aléem de modificagbes estruturais nas fibras tipo Il, que se tornam mais lentas e
resistentes (Seto et al., 2011). Essa alteragdo pode explicar parcialmente a
associagao entre o alelo T e maior propensao a microlesdes em atletas submetidos a
esforgos repetitivos.

A prevaléncia de lesdes musculoesqueléticas em atletas de diferentes
modalidades é de aproximadamente 76%, sendo que cerca de 19% apresentaram
historico de tendinopatias ou combinagdo de lesdes. As lesdes musculares, como
distensdes e rupturas, representam uma parcela significativa dessas ocorréncias,
comprometendo o desempenho esportivo e podendo levar ao afastamento das
competicdes. Além dessas, foram identificadas outras manifestagcées relevantes,
como entorses e traumas em articulagdes, que frequentemente afetam principalmente
tornozelo, ombro e joelho. Essas lesdes podem resultar de movimentos de alto
impacto e contato, agravando o risco de complicagbes e prolongando o tempo de
recuperacao dos atletas (Goes et al., 2020).

Além disso, Moya (2024) observou que o alelo T do gene ACTN3 esta
associado a maior flexibilidade articular e amplitude de movimento, possivelmente em
razao da menor rigidez das fibras musculares tipo Il em individuos que ndo expressam
a a-actinina-3. Essa caracteristica pode conferir vantagem em modalidades que
exigem elasticidade e controle postural, mas também aumentar a vulnerabilidade a
microlesdes decorrentes de esforcos repetitivos. Esses achados reforcam o carater
pleiotropico do ACTN3, que influencia diferentes aspectos da funcdo muscular,
variando conforme o tipo de demanda biomecéanica e o contexto esportivo.

Os achados de Silva et al. (2025) complementam essa perspectiva ao
demonstrarem por meio de revisao sistematica que individuos com o polimorfismo
rs1815739, principalmente os homozigotos para T, apresentam maior suscetibilidade
ao dano muscular apés atividades aerébicas prolongadas como maratonas, triatlos e
provas de Endurance, evidenciada por elevagdes significativas nos niveis séricos de
creatina quinase, mioglobina e lactato desidrogenase. Contudo, essa relagao nao
manifesta-se em exercicios de forca, indicando que a auséncia da a-actinina-3
compromete a integridade sarcomérica principalmente em esforgos repetitivos e de

longa duracgao.
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A meta-analise de Silvino et al. (2025) envolvendo 8746 brasileiros, revelou que
os genotipos CC = 35,2%, CT = 46,2% e TT = 18,6% refletem ampla miscigenacéo
genética nacional. Embora o alelo R seja ligeiramente mais frequente, apresentando
cerca de 58,3%, nao foi observada associagdo consistente entre genodtipo e
desempenho esportivo, reforcando que fatores ambientais, epigenéticos e de
treinamento modulam a expressao fenotipica do ACTN3.

No presente estudo, nao foi observada associagao significativa entre gendtipo
e sintomas osteomusculares (p = 0,65), sugerindo que o ACTN3 n&o atua
isoladamente na etiologia dessas condi¢des. Resultados semelhantes foram relatados
por Del Coso et al. (2018), que destacaram a influéncia multifatorial das lesbes
musculares, envolvendo desde o volume e tipo de treinamento até a recuperacéo, a
nutricdo e a biomecanica individual.

No contexto fisiolégico, a diversidade genotipica observada na amostra
analisada pode representar uma vantagem adaptativa. A coexisténcia equilibrada dos
alelos C e T confere plasticidade muscular, permitindo tanto desempenho explosivo
quanto resisténcia prolongada, caracteristicas ideais em modalidades de natureza
mista, como a Caminhada Ecoldgica. A alta frequéncia de heterozigotos (50%) reforga
a hipétese de vantagem heterdtica, ja destacada por Eynon et al. (2013), como
elemento favoravel a versatilidade atlética.

Por fim, embora a genética contribua para compreender a base biolégica do
desempenho e da predisposicao a lesdes, o fendtipo esportivo resulta de interacoes
complexas entre fatores genéticos, ambientais, nutricionais e de treinamento. O
ACTNS3, isoladamente, explica apenas uma fragdo modesta da variabilidade no
desempenho atlético ou na suscetibilidade a lesées (Costa et al., 2012).

Os atletas da Caminhada Ecolégica de Estado de Goias exibem um perfil
genético diversificado e equilibrado, comparado ao que se verifica em grupos afro-
caribenhos da América Latina, com uma distribuicdo genotipica que se alinha ao
padrao brasileiro. A auséncia da relagdo entre o rs1815739 e sintomas
osteomusculares fortalece uma percepcédo de que as lesdes musculares possuem
uma etiologia multifatorial, além de evidenciar que a diversidade genética presente no

Brasil contribui para uma ampla variagao fenotipica.
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7 CONCLUSAO

A distribuicdo genotipica demonstrou maior predominédncia do gendtipo
heterozigoto CT, seguido pelos gendtipos CC e TT. Foi observado que, a maior
frequéncia alélica obtida foi do alelo C, na amostra estudada.

Além disso, nao foi identificada associacao estatisticamente significativa entre
o polimorfismo rs1815739 e a presenca de sintomas osteomusculares, tanto no
periodo referente aos ultimos 12 meses quanto na avaliagao realizada nos ultimos 7
dias da Caminhada Ecoldgica. Esses achados , indicam que esse marcador genético,
isoladamente, ndo determina a suscetibilidade a lesdes na amostra avaliada.

A comparagéo das frequéncias genotipicas e alélicas com o banco de dados
ALFA revelou similaridade com a populacéo Latino-Americana 1, enquanto diferencas
significativas foram observadas em relagdo ao grupo Latino-Americano 2. Esse
resultado evidencia uma maior aproximacgao do perfil genético dos participantes com
populagdes de composi¢ao afro-latino-americanas.

Em sintese, os resultados obtidos permitem concluir que o polimorfismo
rs1815739 do ACTN3 nao apresentou relacao direta com sintomas osteomusculares
entre os atletas da 312 Caminhada Ecolégica. Além disso, a caracterizacao genética
da amostra contribui para a ampliagdo do conhecimento sobre a distribuicao desse
marcador em atletas de resisténcia, fornecendo dados locais relevantes para futuras

investigacoes.
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