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ی مرتبط با قدرت عضلانی در يک هاژنهای جديد در يانتوارشناسايی 

 يابی کل اگزو: يک گزارش موردی  نخبه با استفاده از روش توالی برداروزنه

 

سجاد  – 3علی خازنی  – 7عرف سیاه کوهیانم  – 0 بهمن ابراهیمی ترکمانی
 6فاطمه اسدی – 4لطفعلی بلبلی – 0انوشیروانی

گروه تربیت بدنی و علوم ورزشی، دانشگاه .دانشجوی دکتری، گرايش فیزيولوژی ورزشی قلب و عروق و تنفس، 0
 گروه تربیت بدنی و علوم ورزشی، دانشگاه محقق اردبیلی، اردبیل، ايران.استاد، 7 محقق اردبیلی، اردبیل، ايران

گروه تربیت بدنی .استاديار، 0 دبیلی، اردبیل، ايرانگروه تربیت بدنی و علوم ورزشی، دانشگاه محقق ار.استاديار، 3

گروه تربیت بدنی و علوم ورزشی، دانشگاه .دانشیار، 4 و علوم ورزشی، دانشگاه محقق اردبیلی، اردبیل، ايران

 گروه ژنتیک، دانشگاه آزاد علوم و تحقیقات فارس، شیراز، ايران.دکتری، 6 محقق اردبیلی، اردبیل، ايران

 

  چکیده
 ارند.د یهواز تیو ظرف توانآن مانند قدرت،  اب مرتبط هاییپو فنوت یدر عملکرد ورزش ینقش مهم یکیژنت فاکتورهای

مرتبط با  (DNA) ریبونوکلئیک اسیددئوکسیهای مولکول یانتوایابی کل اگزوم پتانسیل زیادی برای شناسایی یتوال

ابراین بنعملکرد جسمانی دارد. با وجود این در تحقیقات ژنتیک ورزشی هنوز از این تکنیک جدید استفاده نشده است. 

جهان  یبرداردر یکی از قهرمانان وزنه درگیر در قدرت عضلانی یهاجدید در ژن هاییانتحاضر گزارش وار تحقیقهدف از 

 یبرداریکی از ورزشکاران عضو تیم ملی وزنهکتبی از  نامةیتپس از اخذ رضاکل اگزوم بود.  یابییبا استفاده از روش توال

 کل اگزوم یابییتوالبا استفاده از روش خون، نمونة از  DNA از استخراج خون دریافت شد و پس سییس 5مردان، 

در ژن  )G>A497525300و  A>G497525032) ی بدمعنیهاجهش یابی کل اگزومی. نتایج توالشدبررسی 

 4-گیرندة بتا را در ژن )G>C025472209و  G>A025472227)ی هاجهشو همچنین  )(AGT آنژیوتانسین

 مرتبط بای هاژنرا در  جدیدی هاییانتوار یابی کل اگزومتوالی وتحلیلیهتجز نتایجنشان داد.  ADRB)4( آدرنرژیک

ها با عملکرد یانتوارمنظور بررسی ارتباط این قدرت و توان در این ورزشکار نشان داد. تحقیقات بیشتر با حجم نمونة زیاد به

 ورزشکاران قدرتی مورد نیاز است. 

 های کلیدیواژه
 عضلانی. بردار، هیپرتروفی، وزنه،  فعالیت جسمانی، قدرت عضلانی AGTژن

                                                           

  :0430414111 نويسندة مسئول: تلفن                                          Iba.ayden@yahoo.com Email:  

mailto:Iba.ayden@yahoo.com
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 مقدمه

 ةده دواست که تحت تأثیر عوامل ژنتیکی و محیطی قرار دارد. در  ایورزشی ویژگی پیچیدهعملکرد 

 دست آمده استبه ها با عملکرد ورزشیارتباط بین برخی ژن خصوصدر  یاکنندهگذشته، شواهد قانع

زیادی بر اجزای عملکرد  یرعناصر ژنتیکی تأث دهدی. مطالعات گسترده در سراسر جهانی نشان م(4, 0)

 یشناختروان هاییژگی، هماهنگی عصبی عضلانی، ویریپذورزشی همچون استقامت، قدرت، توان، انعطاف

سیستم  کنندةیمتنظ یهابرخی از ژن دهدی. تحقیقات نشان م(9)مهم در ورزش دارند  هاییژگیو سایر و

( یکی از RASدارند. سیستم رنین آنژیوتانسین ) داریارنین آنژیوتانسین با قدرت عضلانی ارتباط معن

کنترل حجم خون، عملکرد سیستم گردش خون و فشار خون را بر  ةهورمونی است که وظیف هاییستمس

فعالیت متابولیکی  تواندیموضعی، که م 0عهده دارد. سیستم رنین آنژیوتانسین همچنین با تنظیم پرفیوژن

ین عامل در سیستم رنین تر. تأثیرگذارکندیی را کنترل معملکرد عضلات اسکلت ،را تعدیل کند

و محرک آلدوسترون است که فشار خون،  4عروق قوی ةکنندمنقبضاست که  IIآنژیوتانسین، آنژیوتانسین 

بر تنظیم فشار خون، ممکن است بر علاوه II. آنژیوتانسین کندیرا کنترل م هایتتعادل مایعات و الکترول

 ییهابرخی از ژن دهدیگرفته نشان مصورت یهاپژوهش .(2)عملکرد عضلات اسکلتی هم تأثیر بگذارد 

 9سینه ژینویزمیندر این  .در عملکرد عضلات اسکلتی هم نقش دارند ،که در کنترل فشار خون نقش دارند

در عملکرد ورزشکاران قدرتی و توانی را گزارش   ACEمختلف ژن هاییپژنوت یرتأث( 4702)و همکاران 

 AGTژن  T495Mمورفیسم در پلی CCگزارش کردند ژنوتیپ ( 4709)و همکاران  2. زاربسکا(5)کردند 

با  T495Mارتباط مثبت واریانت  ةدهندکه نشان شودیدر ورزشکاران قدرتی لهستان بیش از حد بیان م

گزارش کردند در افراد سالم ( 4700)و همکاران  5یکل. همچنین (2)عملکرد ورزشکاران قدرتی است 

. از طرف (0)در میزان قدرت عضلانی باشد  یممکن است عامل ژنتیکی مهم 4ADRBژن  هاییانتوار

 07نسبتاً بالای عملکردهای مرتبط با قدرت و توان عضلانی، تاکنون  یریپذوراثت با وجود ،دیگر

 هایتیانجوی واروژنی در ارتباط با عملکرد ورزشکاران قدرتی شناسایی شده است و جست مورفیسمیپل

. در (5)است  یزیبرانگکار چالشند، ای ورزشیهاموفقیت در انواع خاصی از رشته سازینهژنتیکی که زم

                                                           
1. perfusion  

2. Potent vasoconstrictor  

3. Gineviciene  

4. Zarebska  

5. Kelley  
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وارد  هایانتها و شناسایی واریابی ژن، توالی (NGS)0یابی نسل جدیداخیر با ظهور تکنولوژی توالی ةده

یی هاامکان شناسایی انواع جهش در ژن  (WES)4یابی کل اگزومجدیدی شده است. فناوری توالی ةعرص

علوم ورزشی استفاده از این  ةاما در حیط ،فراهم کرده است،که قبلاً با فعالیت ورزشی در ارتباط بودند  را

مرتبط با فعالیت ورزشی هنوز گزارش نشده است.  یهاجدید در ژن هاییانتشناسایی وار منظوربهروش 

از قهرمانان  در ژنوم AGTو  4BADR یهاژنجدید در  هاییانتبنابراین هدف از تحقیق حاضر گزارش وار

 یابی کل اگزوم است.  جهان با استفاده از روش توالی یبرداروزنه

   

   روش تحقیق

شد.  ییدتأ (IR.ARUMS.REC.0935,525)اخلاق دانشگاه علوم پزشکی اردبیل  ةحاضر در کمیت تحقیق

 0/037، قد کیلوگرم 9/027 ساله ) وزن 94 ةبردار مرد نخبکتبی از یک وزنه نامةیتپس از اخذ رضا

مدال  2همچنین موفق به کسب  ،بوده یبردارسنی عضو تیم ملی وزنه یهاکه در تمام رده( مترسانتی

+ در مسابقات جهانی و آسیایی شده است، 075سنی مختلف در گروه وزنی  یهامدال نقره در رده 4طلا و 

  یابی کل اگزوم گرفته شد. توالی ورمنظبهخونی  ةنمون لیتریلیم 5مقدار 

آزمایش  ةو در لول شد مورد بررسی گرفته ةخون از نمون لیتریلیم 5کتبی،  نامةیتپس از کسب رضا

مطابق با  GeNET Bioژنومی از خون آزمودنی با استفاده از کیت  DNAابتدا ریخته شد.   EDTAحاوی

کار گرفته شد. نواحی ه( بNGS) 9یابی نسل جدیدها، توالیدستورالعمل استخراج شد. برای بررسی ژن

 Santa Agilentkit ( 2V SureSelect ,ها با استفاده از کیتکدینگ و نواحی اینترون/ اگزون کل ژن

 )CA Clara,2777کپچرشده با سیستم  یهاسپس کتابخانه، کپچر شدندHiseqIllumina  ((Illumina 

Inc., San Diego, CA, USA اطلاعات خام یابی شد. سپس والیت 2نپک ژنوم تویانستشده توسط فراهم

. سپس شدندهمتراز  BWA-7,0,05 ا کاربردب hg90(GRCh/03(با مرجع ژنوم انسان  یابی،حاصل از توالی

مضاعف استفاده  یهاحذف خوانش منظوربه( (Picard  https://github.com/broadinstitute/picardاز ابزار

  یافزارهابا نرمکه در آن   گرفتانجام  5GTAKآنالیز ژنوم  کیتبا  هایانتفراخوانی وار شد. پس از آن

                                                           
1. Next-Generation Sequencing.  

2. Whole Exome Sequencing.  

3. Next Generation Sequencing 

4. Beijing Genomics Institute  

5. Genome Analysis Tool Kit  
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 هر اصلی برای، فرایند یافتن واریانت یبنداز طبقه پس. شد یسازو فهرست یبندطبقهخاص اطلاعات 

مربوطه  یافزارهابا نرم (SNV) نوکلئوتیدیتک هاییانت( و وارIndel) 0یشدگحذفشدگی/نوع  مضاعف دو

برای تفسیر ANNOVAR   ( http://annovar.openbioinformatics.org) افزارنرم . سپسگرفتانجام 

 کار برده شد. هب هایانتوارمناسب 

  dbSNPنوکلئوتید مانند یهاداده هاییگاهمطابق با پا %0آلل بیشتر از  یبا فراوان هایییانتسپس وار

(/https://www.ncbi.nlm.nih.gov/snp) ژنوم  ةو هزار(https://www.internationalgenome.org/) 

 )فیلتر( شدند.  مورفیسم جداسازیعنوان پلیبه

مورد بررسی با در نمونة  7ADRBو  AGTی هاشده در ژنجديد شناسايی هایيانتوار .0جدول 

 WESاستفاده از 

gene rs 

number 

Protein 

change 

Genomic 

change 

 ExAC_ 

Frequencies 

SIF

T 

Mutation 

taster 

MAF 

AGT rs233 p.N027
S 

Chr0:g. 

497525032A>

G 

Exonic 7,5252 T P 7,259

90 

AGT rs2024 p.T950
M 

Chr0:g. 

497525300G>

A 

Exonic 7,049 D P 7,049

92 

ADR

B4 

rs07240

09 

p.G02
R 

Chr5:g.02547

2227G>A 

Exonic 7,2472 T P 7,952

20 

ADR

B4 

rs07240

02 

p.E40Q Chr5:g.02547

2209G>C 

Exonic 7,2592 T P 7,934

57 

 

     گیرییجهبحث و نت

و  A>G497525032) بدمعنی یهاوجود جهش ةدهندکل اگزوم نشان یابییتوالنتایج حاصل از 

G>A497525300(  در ژنAGT  .بودAGT  است. از اجزای مهم سیستم رنینAGT  یک گلیکوپروتئین

نظر قرار دارد. از آنجا که به 24q0و در کروموزوم  شودیکدگذاری م AGTکروی است که توسط ژن 

، کندیپلاسما ایجاد م IIو    Iمحدودیتی در میزان تولید آنژیوتانسینآنژیوتانسینوژن غلظت  رسدیم

ز اهمیت سیستم رنین آنژیوتانسین ا یسازداخل بدن ممکن است برای فعالآنژیوتانسینوژن بنابراین غلظت 

                                                           
1. insertion/deletion  

http://annovar.openbioinformatics.org/)
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/snp
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/snp
https://www.internationalgenome.org/
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را  Thr495AGT Metژنوتیپ و فراوانی آلل  (4773)و همکاران  0. گومز گالکو(3) ی برخوردار باشدزیاد

استقامتی، قدرتی و افراد غیرورزشکار قفقاز مقایسه و گزارش کردند  ةدر گروهی از ورزشکاران نخب

نسبت به ورزشکاران استقامتی و افراد  Thr/Thrی از ژنوتیپ زیادجهانی درصد  ةورزشکاران قدرتی رد

مورفیسم بین پلی داریاارتباط معن (4773)و همکاران  4. در تحقیق دیگری آلوز(07) غیرورزشکار داشتند

Thr495Met ماه تمرین ورزشی گزارش  چهاربطن چپ در جوانان سالم پس از  ةبا افزایش شاخص تود

از  داریاطور معنبه Thr/Thrبطن چپ افراد با ژنوتیپ  ةکردند. آنها همچنین گزارش کردند شاخص تود

 495Thrکه آلل  رسدینظر م. بنابراین به(00)تر است بزرگ Met/Thrو  Met/Met هاییپژنوت

 لهمسئ قرار دهد که این ریعملکرد ورزشکاران قدرتی را تحت تأث تواندیم Thr495AGT Met مورفیسمیپل

  . (2)کند یعنوان یک عامل رشد در عضلات اسکلتی عمل ماست که به IIدلیل فعالیت بیشتر آنژیوتانسین به

در  )G>C025472209و  G>A025472227) بدمعنی یهاوجود جهشاز دیگر نتایج تحقیق حاضر 

است که  یهایکی دیگر از ژن 4ADRBآدرنرژیک یا  4-بتا ةبردار نخبه بود. گیرنداین وزنه 4ADRBژن 

 ة. گیرند(04)دلیل ارتباط آن با قدرت عضلانی بیشتر مورد توجه محققان علوم ورزشی قرار گرفته است به

سیستم  و یزرعروقی، ریوی، غدد درون -بر کنترل فشار خون در تنظیم سیستم قلبیآدرنرژیک علاوه 4-بتا

گون گونا تحقیقات. (2) شودیبدن انسان بیان م یهاعصبی مرکزی نیز نقش دارد و در بسیاری از سلول

. در (09, 2) انداین ژن را با قدرت عضلانی ورزشکاران نشان داده هاییسممورفارتباط بین برخی از پلی

 مورفیسمیپل 40Gluو واریانت  02Glyنشان دادند آلل  (4709)و همکاران  9ساوچوک زمینهاین 

Glu40Gln  (09) شودیبیان مدر ورزشکاران قدرتی/توانی لهستان نسبت به افراد غیرورزشکار بیشتر .

محدودیت تحقیق حاضر تعداد کم نمونه است که در ابتدا قصد داشتیم تحقیق را با تعداد  ینترمهم

 هاییتولی با توجه به اپیدمی کرونا در کشور و محدود ،قدرتی انجام دهیم ةبیشتری از ورزشکاران نخب

در نهایت یک نفر از ورزشکاران تیم از آن و همچنین عدم همکاری ورزشکاران نخبه در این شرایط،  ناشی

ررسی ب رو برایازاینصورت گزارش موردی تهیه شد. حاضر به همکاری شد که نتایج آن به یبردارملی وزنه

رتی قد ةورزشکاران نخب با عملکرد ورزشی تحقیقات جدید با تعداد زیادی از هایانتارتباط بین این وار

شده شناسایی هاییانتوار ها با عملکرد ورزشکاران مشخص شود.مورد نیاز است تا ارتباط این واریانت

                                                           
1. Gomez-Gallego  

2. Alves  

3. Sawczuk  
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 تحقیقات جدید رویبه در این زمینه  روازاین ،باشد یرگذارممکن است در موفقیت ورزشکاران نخبه تأث

 ورزشکاران نخبه نیاز است. 

 قدردانی

محترم و همچنین تمامی کسانی که در انجام این پژوهش ما را یاری ورزشکار از همکاری  یلهوسینبد

 . شودیتقدیر و تشکر م ،کردند
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Abstract 

Genetic factors play an important role in athletic performance and its related 

phenotypes such as strength, power and aerobic capacity. Whole Exome Sequencing 

(WES) has great potential to explore all possible deoxiribnucleotide (DNA) variants 

associated with physical performance. However, this new technique has not been used 

in sports genetics research. Therefore the aim of this case study was to report new 

variants in genes involved in skeletal muscles strength in an elite weightlifter using 

WES. After obtaining an informed contest 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 WES 
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method. WES analysis of this elite weightlifter revealed missense mutations 

(231545554A>G and 231545555G>A) in AGT and  (145216441G>A and 

145216453G>C) in ADRB2 genes. Results of WES analysis revealed missense 

mutations in Power/Strength related genes in this elite athlete. However more studies 

with larger sample sizes are needed to reveal the relationship between these variants 

and performance of strength athletes. 
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