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ÖZET

Spor genomiği alanında yapılan çalışmalar, atletik performansın oluşmasında, sürdürülmesinde ve geliştirilme-
sinde genetik faktörlerin önemini göstermiştir. Bu genetik faktörlerin analiz edilmesi, bireylerin ne tip atletik 
performansa yatkın olduklarının belirlenmesinin yanında özel durumlarda spor branşına yönlendirme amacı ile 
de bizlere değerli bilgiler vermektedir. Sadece genomik DNA’nın değil, mitokondriyal DNA’nında (mtDNA) atletik 
performans oluşumunda önemi bilinmektedir. Bu derlemede, günümüze kadar mtDNA varyasyonları ve bu var-
yasyonlardan elde edilen DNA haplogrup çalışmalarını özetlemeye çalıştık. Günümüze kadar yapılan çalışmalar 
ile farklı popülasyon ve sporcu gruplarında mtDNA polimorfizmleri ve mtDNA haplogrup analizleri gerçekleşti-
rilmiş, elde edilen bilgiler ile mtDNA’nın egzersiz fizyolojisine olan katkısını ortaya konmuştur. Ancak bu konuda 
özellikle ülkemizde yapılan çalışmalar oldukça azdır. Bu yüzden, derlememizin bu konu ile yapılacak çalışmalara 
yön göstereceğine inanmaktayız.

Anahtarsözcükler: Atletik performans, mitokondrial genetik, mtDNA, spor genomiği

MITOCHONDRIAL DNA STUDIES IN SPORTS GENOMICS

ABSTRACT 

Studies conducted on sports genomics indicated the importance of genetic factors in determining the comprise, 
sustainability and development of athletic performance. Having information of these genetic factors gives us great 
information about not only the predisposition to a certain sports kind, and also for guiding to the fittest sports 
types. Not only the genomic DNA, but also mitochondrial DNA (mtDNA) have effects on athletic performance. In 
this review, we aimed to summarize the mtDNA variations and mtDNA haplogroups related with these variations. 
To date, mtDNA polymorphisms and mtDNA haplogroups were determined in different populations and with 
athletes in different sport types, and information gained by these studies gave rise to the effect of mtDNA on 
exercise physiology. However, studies which have included Turkish subjects have not been considered adequate. 
Therefore, we believe this review will guide further studies related to this subject.

Keywords: Athletic performance, mitochondrial DNA, mtDNA, sport genomics

Spor genomiği, atletik performansın oluşmasında ve sporcuların herhangi bir 
spor dalındaki başarılarına etki eden genetik faktörleri inceleyen çalışmaların 
tamamını içine alan disiplindir. Bu çalışmalar, kardiyovasküler sistem sağlığı 

açısından önemli olan anjiyotensin dönüştürücü enzim geni (ACE) ve sarkomerle-
rin yapılarında önemli rol oynayan alfa- aktinin-3 geni (ACTN3) ile başlayarak yak-
laşık 250 kadar farklı gen bölgesini içine alan geniş bir yelpaze haline gelmiştir (1,2). 
İncelenen bu genetik bölgelere, hücrelerde oksidatif fosforilasyon metabolizmasında 
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görev alan ve mitokondri içinde lokalize olan mitokondri-
yal DNA (mtDNA) genleri de eklenerek günümüzdeki bilgi 
birikimine ulaşılmıştır.

Mitokondriler, Yunanca kelime anlamı olarak mitos (iplik) 
ve khondrion (tane) anlamına gelen, çapları 0,2-1 μm, 
uzunlukları 0,5-1,0 μm arasında değişen, hücrelerde te-
mel olarak enerji üretiminden (aerobik solunum) sorumlu 
organellerdir. Hücrelerimizin diğer organellerinden farklı 
olarak çift zarla çevrili olup kendine ait DNA, RNA ve ri-
bozomları bulunur. Sayıları her bir hücrede yaklaşık 500 
ile 1000 adet arasında değişkenlik göstermektedir (3). 
Oksidatif fosforilasyon ile adenozin trifosfat (ATP) üreti-
minde ve hücresel homeostaz gibi çeşitli hücre fonksiyon-
larında önemli rol oynamaktadır (4).

Kromozomal DNA ile karşılaştırıldığında sirküler yapıda 
olan mtDNA’nın kendine has özellik ve işlevleri bulun-
maktadır. mtDNA yaklaşık 16569 bp’den oluşur ve 13’ü 
aerobik solunumda görev alan mitokondriyal polipeptid, 
22’si mitokondriyal tRNA ve 2’si mitokondriyal rRNA (12S 
ve 16S) kodlamak üzere toplam 37 gen içermektedir (5). 
Kromozomal DNA’dan farklı olarak ekzon-intron bölgeleri 
bulunmaması, histon proteinlerinin olmaması ve DNA ta-
mir mekanizmasının daha kısıtlı (bu konuda ki çalışmalar 
devam etmektedir) olması, mtDNA’yı mutasyonlara açık 
hale getirmektedir (6,7). Bu mutasyonlar, mitokondrilerin 
her dokuda aktif görev almalarından dolayı çok geniş et-
kiye neden olabilirler ve insidansları kromozomal DNA’ya 
kıyasla daha sıktır (8). Bu nedenden dolayı mtDNA üzerin-
de birçok polimorfizm bulunmaktadır.

Bu derlememizde “Pubmed”, “Google Akademik” ve 
“SportDiscus with full text” gibi veri tabanlarındaki veya 
elde edebildiğimiz kongre kitapçık ve akademik tezlerden 
mtDNA ve atletik performansa etkisini araştırarak elde 
edebildiğimiz sonuçları bir araya getirmeyi amaçladık. 

Spor genetiği, elit atlet ve mtDNA
Günümüze kadar yapılan çalışmalar atletik performansın 
oluşmasında ve gelişmesinde çevresel ve genetik faktör-
lerin kombine rol oynadığını göstermiştir (9). Farklı spor 
dallarından tek ve çift yumurta ikizi sporcular üzerinde ya-
pılan bir araştırmada atletik performanslarının %66’sının 
kalıtsal faktörlerden etkilendiği, geri kalan kısmın çevre-
sel faktörlere bağlı olduğu bildirilmiştir (10). Günümüzde 
atletik performansa etki ettiği düşünülen en az 214 oto-
zomal gen, 18 mitokondriyal gen ve bunlar ile birlikte X 
kromozomu üzerinde 7 lokus bulunduğu bilinmekte-
dir (11). Bu genlerin tek başlarına katkılarından ziyade 

gruplar halinde kombine katkıları daha ön plandadır ve 
spor genomiği çalışmaları bu gen gruplarının tespitine 
dayanmaktadır.

Druzhevskaya ve ark. (2008) sporcularun elde ettikleri başa-
rı durumlarına göre bir terminoloji sistemi geliştirmişlerdir 
(Tablo 1). Her atlet için atletik performansın limitleri vardır. 
Performansın limitasyonu uygulanan egzersiz tipinin do-
ğasından ve sporcuya ait birçok faktörden etkilenmekte-
dir. Örneğin kas gücü, kaslara etki eden nöral mekanizma 
ve biyomekanik faktörlerden etkilenir. Benzer bir şekilde 
dayanıklılık performansı ise; iskelet kaslarının metabolik 
özellikleri ve sporcunun kardiyovasküler kapasitesi ile be-
lirlenmektedir. Başarılı maraton koşucularının kaslarında 
aerobik özellikli Tip-1 kas lifleri bulunurken, kısa mesafeli 
koşucularda ise daha hızlı kasılan Tip-2 kas liflerinin bulun-
duğu bilinmektedir. Bu kas liflerinin oluşumunu genetik 
yapımız belirlerken gelişimlerini ise antrenman, beslenme 
ve programlı yaşam gibi çevresel faktörler belirlemektedir. 

Mitokondri hücresel fonksiyonundan dolayı her zaman 
spor bilimcilerin ilgisini çeken bir organel olmuştur. 
mtDNA’nın yapısının daha net anlaşılmasından sonra ise 
moleküler çalışmalarda da hedef molekül olarak üzerinde 
birçok çalışma yapılmıştır. mtDNA ile yapılan çalışmalar 
genel olarak polimorfizm analizler ve bu polimorfik böl-
gelere dayanan haplogrup analizlerini kapsamaktadır.

mtDNA ve haplogruplar 
mtDNA organizasyonundan kaynaklanan çok sayıda poli-
morfizm içermektedir. Polimorfizmler mtDNA’nın protein 
veya tRNA kodlayan bölgelerinde olabildiği gibi kodlama 
yapmayan ancak mtDNA kontrol bölgesini içeren D-loop 
(displacement loop) bölgesinde olabilir. Bu varyasyon-
lara göre mtDNA’lar sınıflandırılır ve oluşan her bir sınıfa 
haplotip adı verilir. Her bir haplotipi taşıyan moleküllerin 

Tablo 1. Sporcuların başarı durumlarına göre sınıflandırılması (12).

Sporcuların Tanımı Açıklama

Yüksek Elit
Dünya şampiyonaları, dünya kupası ve Olimpiyat 
oyunlarında birincilikler

Elit
Dünya şampiyonaları, dünya kupası ve olimpiyat 
oyunlarında gümüş veya bronz madalya veya 
Avrupa şampiyonalarında ödül

Subelit
Uluslararası dünya şampiyonalarına katılma veya 
katılmaya hak kazanma

Ortalama Atlet
Bir spor dalında 4 yıldan fazla uğraşma ve bölgesel 
şampiyonalara katılma

Kontrol Sağlıklı gönüllüler
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toplamına ise haplogrup adı verilir (13). Haplogrupların 
isimlendirilmesinde büyük harfler ve altgrupların isim-
lendirilmesinde ise hangi gruba dahilse o grubun harfi ve 
sonrasında rakam kullanılmaktadır, örneğin H1 gibi. Tüm 
insan mtDNA’larının başlıca M ve N haplogruplarından tü-
rediği düşünülmektedir. 

Mitokondrilerin hücrelerde aerobik solunum merkezi 
olmasından dolayı özellikle dayanıklılık gerektiren spor-
lara yatkınlık sağladığı düşünülmüş ve araştırıcıların her 
zaman ilgisini çekmiştir. Özellikle haplogrup analizleri ilk 
etapta çalışılmış, daha sonra ise polimorfizm çalışmala-
rı ön plana çıkmıştır. Haplorupların metabolik yolaklara 
olan etkilerinin net olarak anlaşılamaması, bu tip ana-
lizlerin geçerliliği konusunda bilin insanlarını tatmin 
etmemiştir. 

Haplogruplar üzerindeki ilk önemli çalışma Torroni ve 
ark. (14), tarafından yerli Amerikalılar üzerinde yapılmış-
tır. İlk olarak tespit edilen mtDNA haplogruplar A, B, C, D 
olarak isimlendirilmiş ve daha sonraki yapılan çalışmalar 
da tespit edilen haplogrup ve alt haplogruplar bu hiye-
rarşi takip edilerek isimlendirilmiştir (15). Torroni ve ark. 
diğer çalışmasında ise üç farklı Avrupalı popülasyonda 
on haplogrup tespit etmiştir. Bu çalışma da belirlenen 10 
mtDNA haplogrubun (H, I, J, K, M, T, U, V, W, X) yaklaşık 
% 99’unun hemen hemen tüm Avrupa populasyonunu 
kapsadığı belirlenmiştir (16). Günümüzde ise haplogrup-
ların kıtalara özgü olduğu ve insanların göç yollarının 
belirlenmesinde önemli birer biyolojik belirteç olduğu 
kabul edilmektedir. 

Niemi ve ark. (17), Finli 52 dayanıklı atlet ve Finli 89 sprinter 
atleti haplogrup H (H1,H2,H3), K (K1), I (I1, I2), J (J1, J2), T 
(T1, T2), U (U2, U5, U8), V (V1), W (W1, W2), X ve Z açısından 
karşılaştırmış ve iki grup arasında istatistiksel açıdan an-
lamlı farklar bulmuşlardır. K ve J haplogruplarının yüzdesi 
sprinter atletlerde daha yüksek, K ve J2 haplogruplarının 
ise dayanıklı atletlerde hiç bulunmadığını bildirmişlerdir. 
Aynı yazarlar K ve J2 haplogruplarının oksidatif fosforilas-
yon ile üretilen ATP sentezinde azalmaya neden olduğunu 
ve bunun ise dayanıklılık gerektiren sporlara yatkınlık açı-
sından önemli olduğunu belirtmişlerdir.

Scott ve ark. (18), 76 Etiyopyalı milli dayanıklı atletten olu-
şan sporcu grubunu 108 sedanter birey ile L1, L2, L3A, E, 
E1 ve E2 haplogrupları açısından karşılaştırmış, iki grup 
arasında istatistiksel olarak anlamlı bir fark bulunmadığını 
bildirmişlerdir. 

Yapılan başka bir haplogrup çalışmasında ise Castro ve 
ark. (19), içlerinde bisiklet ve uzun mesafe koşucusunun 
bulunduğu 95 erkek İspanyol dayanıklı sporcu ile 250 er-
kek sedanter bireyi haplogrup H, I, J, K, T, U, V, W ve X açı-
sından karşılaştırmış, T haplogrubunun dayanıklı sporcu-
larda daha az oranda bulunduğunu belirterek dayanıklılık 
aktiviteleri için avantaj sağlamayacağını belirtmişlerdir.

Scott ve ark. (20), 221’i ulusal, 70’i uluslararası olmak üzere 
toplam 291 Kenya’lı maraton koşucusu ve 85 Kenya’lı se-
danter bireyi L0, L1, L2, L3*, L5, L7, M ve R haplogruplarını 
baz alarak karşılaştırmışlar, sporcu grubunda L0 haplog-
rubunun yüzdece daha yüksek, L3* haplogrubu ise daha 
düşük bulunduğunu belirtmişlerdir. 

Mikami ve ark. (21), farklı spor disiplinindeki (uzun mesafe 
koşu, yelken, kürek, kano, bisiklet, futbol, basket, voleybol, 
kısa mesafe koşu ve yüzme gibi sporcular) 79 dayanıklı, 60 
güç odaklı sporcuları 672 sedanter bireyi F, B, A, N9a, N9b, 
M7a, M7B, E, G2, G1, D5 haplogrupları açısından karşılaş-
tırmış, sonuç olarak, dayanıklı sporcularda G1, sprinter 
sporcularda ise F haplogrubunun yüzde bakımından daha 
fazla olduğunu belirtmişlerdir. 

Yapılan başka bir haplogrup çalışmasında Nogales-Gadea 
ve ark. (22), İspanyol kökenli 102 dayanıklı ve 51 elit güç 
odaklı sporcuyu 478 sedanter birey ile karşılaştırmış, V 
haplogrubu bakımından dayanıklılık ve sedanter grup 
arasında anlamlı bir fark oluğu, güç odaklı atletler açısın-
dan hiç bir fark bulunmadığını bildirmişlerdir.

Kim ve ark. (23) Kore’li 152 sporcuda (75 dayanıklı, 77 güç 
odaklı) ve 265 sedanter bireylerde gerçekleştirdikleri hap-
logrup çalışmasında dayanıklı atletlerde M* ve N9 haplog-
ruplarının sedanterlere göre daha yüksek olduğunu, güç 
odaklı ve sedanterler arasında ise herhangi bir bağlantının 
bulunmadığını bildirmişlerdir. 

mtDNA haplogrup çalışmaları arasında en yüksek denek 
içeren çalışmalardan birinde toplam 395 elit sporcu (213 
dayanıklı, 182 güç odaklı) ile 413 kontrol karşılaştırmış, H 
ve HV haplogruplarının olimpik ve elit performans sporcu-
larında daha yüksek olduğunu bildirmişlerdir (24).

mtDNA Polimorfizmleri ile ilgili çalışmalar
Tek nükleotid polimorfizmleri (single nucleotide poly-
morphisms, SNPs), popülasyonunda bireyleri arasında 
farklılık gösteren DNA molekülündeki tek baz değişik-
likleridir (25). SNP’ler popülasyonda yaygın olarak görül-
mesine karşın etnik ve coğrafi farklılıklar göstermektedir. 
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Birçok durumda SNP’ler hücre metabolizması için oldukça 
önemli olan DNA tamiri, hücre döngüsünün kontrolü, sin-
yal iletimi, ilaç ve alkol gibi kimyasalların detoksifikasyonu, 
sporcularda atletik performansın belirlenmesi, tendon ya-
pısı bozuklukları ve tendonopatilerin oluşması gibi birçok 
metabolik olayda rol alan genlerin kritik pozisyonların-
da yer alırlar. Bazı durumlarda genin kodladığı proteinin 
fonksiyonunda ya da enzim aktivitelerinde önemli deği-
şikliklere neden olurlar. 

Bu konu ile ilgili yapılan bir çalışmada 66 Japon erkek 
maratoncu ile aralarında beyzbol, futbol ve basketbol 
oyuncuları bulunan toplam 110 sporcunun ND5 geninin 
m.5178CA polimorfizmi analiz edilmiş, C allelinin mara-
toncularda kontrollere göre daha fazla bulunduğu bildiril-
miştir (26). Yazarlar, daha önce yapılan çalışmalarda uzun 
ve kaliteli yaşam ile bağlantısı bulunan C allelinin aerobik 
kas metabolizmasını hızlandırdığını belirterek egzersize 
yatkınlıkta dikkate alınması gereken bir biyolojik belirteç 
olması gerektiğini önermişlerdir. Japon popülasyonunda 
yapılan başka bir çalışmada Mikami ve ark. (27), ülkelerini 
milli takım düzeyinde temsil etmiş 100 dayanıklı, 85 sprin-
ter atlet ile 672 sedanter bireyi karşılaştırmıştır. Yaptıkları 
çalışmada mtDNA’nın replikasyonunu ve diğer genlerin 
transkripsiyonunu kontrol eden D-loop bölgesini analiz 
etmişler, dayanıklı sporcuların m.152T>C polimorfizminin 
ve m.514 bölgesinde CA tekrarlarının diğer gruplara göre 
daha çok bulunduğunu, sprinter grupta ise m.204T>C 
polimorfizminin daha yüksek oranda bulunduğunu bil-
dirmişlerdir. D-loop bölgesinin mtDNA metabolizması için 
önemi göz önünde bulundurulduğunda mtDNA polimor-
fizmlerinin atletik performansın belirlenmesinde rol oyna-
dığını belirtmişlerdir.

He ve ark. (28), Çinli elit atletler üzerinde yaptıkları çalış-
mada, mitokondriyal transkripsiyon faktörü A proteinin 

kodlayan TFAM genindeki 3 farklı polimorfizm (rs1937, 
rs2306604 ve rs1049432) ile aerobik egzersiz fenotipleri 
arasında bir ilişki bulunup bulunmadığını analiz etmiş ve 
istatistiksel açıdan anlamlı herhangi bir bağlantı bulun-
madığını belirtmişlerdir. Aynı gen bölgesini içeren başka 
bir çalışmada Ahmetov ve ark. (29), TFAM Ser12Thr poli-
morfizmi ile elit dayanıklılık performansı arasındaki ilişkiyi 
araştırmış, sporcu grubunda 12Thr allelinin kontrol grubu-
na göre daha yüksek oranda olduğunu belirtmişlerdir. 

Maruszak ve ark. (24) güç odaklı ve dayanıklı sporcular 
(182 güç odaklı, 213 dayanıklı) ile 413 sedanter bireyleri 
ile karşılaştırmış, sporcu grubunda D-loop bölgesini içe-
ren mtDNA kontrol bölgesinde bulunan m.16362C alleli-
nin daha az, m.16080G allelinin ise sadece dayanıklı spor-
cularda bulunduğunu, aynı allelin m.8251A alleli ve H1b 
haplogrubu ile bağlantılı olduğunu bildirmişlerdir. 

Sonuç
Günümüze kadar yapılan çalışmalarda mtDNA haplogrup 
ve polimorfizmleri atletik performans bakımınsa olan et-
kileri sporcular arasında ve sporcu- sedanter bireylerde 
karşılaştırılmış; bazı çalışmalarda mtDNA ile atletik perfro-
mans arasında pozitif ilişki bulunurken bazı çalışmalarda 
da benzer ilişkiler saptanamamıştır. Bu çalışmalarda L0, 
G1, V, M* ve N9 gibi haplogrupların dayanıklılık gerektiren 
sporcularda daha fazla; F, L3*, K ve J gibi haplogrupların 
ise sprinter sporcularda daha fazla olduğu bildirilmiştir. 
Haplogrup çalışmalarının yanında mtDNA üzerinde bulu-
nan polimorfizmler ile de benzer çalışmalar yapılmış, bu 
çalışmalar sonucunda ND5, TFAM gibi genlerin yanı sıra 
D- loop bölgesininde atletik performans için belirleyici ol-
duğu bildirilmiştir. Gerçekleştirdiğimiz bu derlemenin ge-
lecekte bu konu ile yapılacak çalışmalara yön göstermesi 
ve literatüre katkıda bulunmasını düşünmekteyiz.
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