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Resumen

Introduccioén: La interaccion de los genes ECA I/D y ACTN3 R577X estd asocia-da al rendimiento deportivo en atletas
de disciplinas de potencia y resistencia. Pocos estudios han explorado la relacidn entre estos genotipos y la altitud
geografica. Objetivo: Relacionar la variaciéon e identificacion de los genes ECA ID y ACTN3 R577X en atletas
colombianos ubicados en diferentes altitudes geograficas. Metodologia: 91participantes fueron seleccionados (62
atletas y 29 grupo control) y las altitudes geograficas por poblacidn fueron entre 0 a 1000 msnm, 1000 a 2000 msnm
y 2000 a 3000 msnm, El ADN se extrajo por saliva, y los genotipos se identificaron mediante PCR y electroforesis. Las
frecuencias genotipicas se calcularon con Rstudio, mediante pruebas de Chi cuadrado (X2) y Test de Fisher.
Resultados: Se encontraron diferencias significativas en altitudes geograficas con el genotipo DD <0.005 y <0,06
entre los 1000 a 3000 msnm. no se encontraron diferencias significativas entre grupos (>0,05), el analisis mostré un
valor p altamente significativo (p= 0.000000003605) en relacion con la altitud geo-grafica. El genotipo combi-nado
RRDD presentd mayor frecuencia entre atletas ubicados por debajo 1000 msnm. Conclusiones: El estudio identifica
una asociacién del genotipo RRDD en los atletas que residen a menor altitud, podria indicar una adaptacion
genética vinculada al nivel del mar. Aunque los resultados muestran una tendencia genotipica por altitud, el
tamano reducido de la muestra limita la posibilidad establecer conclusiones definitivas sobre la interaccion entre los
genes ECA y ACTN3. se destaca que el genotipo DD del gen ECA presenté una mayor frecuencia en altitudes
intermedias (1000 a 2000 msnm), mientras que el genotipo RR del ACTN3 fue mas comun en atletas residentes a
nivel del mar.

Palabras clave: Gen ECA y ACTN3; altitud geografica; interaccion de los genes; rendimiento deportivo.
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Abstract

Introduction: The interaction of the ACE I/D and ACTN3 R577X genes is associated with athletic performance in
athletes from power and endurance disciplines. Few studies have explored the relationship between these
genotypes and geographic altitude. Objective: To relate the variation and identification of the ACE ID and ACTN3
R577X genes in Colombian athletes located at different geographic altitudes. Methodology: 91 participants were
selected (62 athletes and 29 controls), and the geographic altitudes per population ranged from 0 to 1000 masl,
1000 to 2000 masl, and 2000 to 3000 masl. DNA was extracted from saliva, and genotypes were identified by PCR
and electrophoresis. Genotype frequencies were calculated with Rstudio, using Chi-square (X2) tests and Fisher's
test. Results: Significant differences were found across geographic altitudes, with the DD genotypes <0.005 and
<0.06 ranging from 1,000 to 3,000 meters above sea level. No significant differences were found between groups
(>0.05). The analysis showed a highly significant p-value (p=0.000000003605) in relation to geographic altitude. The
combined RRDD genotype was more frequent among athletes located below 1,000 meters above sea level.
Conclusions: The study identified an association of the RRDD genotype in athletes residing at lower altitudes; this
could indicate a genetic adaptation linked to sea level. Although the results show a genotypic trend by altitude, the
small sample size limits the possibility of drawing definitive conclusions about the interaction between the ACE and
ACTN3 genes. It is high-lighted that the DD genotype of the ECA gene presented a higher frequency at intermediate
altitudes (1000 to 2000 meters above sea level), while the RR genotype of ACTN3 was more common in athletes
residing at sea level.

Keywords: ECA and ACTN3 genes; geographic altitude; gene interaction; athletic performance.
Introduccion

El rendimiento fisico atlético de un deportista esta asociado con diferentes procesos moleculares, entre ellos, la
expresion génica que permite modular la sefalizacion celular, lo cual ayuda a interactuar y conectar mecanismos
proteicos durante el ejercicio (Astratenkova et al., 2023). Asi mismo, en los procesos de adaptabilidad a condiciones
extremas ya sea hipoxia o en calor, los atletas requieren de caracteristicas especificas como el entrenamiento, la
nutricién y las caracteristicas genéticas (étnicos y genes especificos). En ese sentido, los marcadores genéticos
asociados al rendimiento deportivo como la enzima convertidora de angiotensina (ECA) y el Alfa - actinina 3
(ACTN3) contribuyen a funciones cardiorrespiratorias y musculares respectivamente para generar respuestas
optimas asociadas al entrenamiento atlético (Bouchard et al., 2011; Fliick et al., 2019). La exposicién de los atletas a
factores ambientales en condiciones extremas requiere de unos factores esenciales que permitan sobrellevar un
rendimiento superior en respuesta a procesos fisiolégicos en la demanda de energia, en la eficiencia mecanica, la
sefializacion celular, en el incremento del VO2max vy las respuestas cardiacas entre otros aspectos (Bonato et al.,
2023; Lavin et al., 2022; Salgado et al., 2024; Saunders et al., 2019; Segreti et al., 2024).

El polimorfismo ID del gen ECA cumple diferentes funciones durante el ejercicio de resistencia de media y larga
duracion y esta asociado al genotipo Il Entre las funciones principales esta la regulacién de la presion arterial e
hidrolitica ayudado por la aldosterona, ademas, hay una mayor eficiencia muscular y en procesos metabdlicos
regulados por la angiotensina Il (Chae et al,, 2024; Rocha et al., 2020; Sommers et al., 2024). Por otro lado, el gen
ACTN3 R577X esté asociado a la eficiencia en la funcién y estructura muscular, en la fuerza del sarcémero y en la
codificacion de la proteina Alpha actinina (Akazawa et al., 2022; Baltazar-Martins et al., 2020; Coso et al., 2019).
También, de acuerdo con Andrade-Mayorga et al., (2019) el genotipo XX estd asociado a deportes de resistencia y el
genotipo RR con deportes de potencia, sin embargo, hay contradicciones entre los estudios cuando se relacionan
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los genotipos de acuerdo con las caracteristicas étnicas de los atletas, ya que no se ha hallado una asociacién del
genotipo RR y XX en atletas de potencia y resistencia respectivamente (Andrade-Mayorga et al., 2019; Pickering &
Kiely, 2017).

Las respuestas fisioldgicas del atleta a condiciones climaticas en altitudes geograficas por encima de los 1800 msnm
o en condiciones extremas de calor sobre el nivel del mar, dependen principalmente de factores hereditarios y de la
adaptabilidad generada por la interaccién de diferentes genes (Azad et al., 2017; Julian & Moore, 2019; Saunders et
al., 2019). La expresioén génica de multiples genes permite la adaptabilidad y la eficiencia a respuestas fisioldgicas en
condiciones ambientales extremas; la interaccién de los genes ECA y ACTN3 tienen la funcion de dar respuestas
metabdlicas, cardiorrespiratorias y una eficiencia mecanica a nivel muscular respectivamente durante el ejercicio
(Eynon et al., 2010; Gasser et al., 2022). La capacidad de interactuar entre genes y que se codifiquen durante la
demanda fisiolégica requerida por el mismo ejercicio, seria un fendmeno dentro de las caracteristicas de los atletas,
pocos estudios han analizado la interaccion entre marcadores genéticos asociados al rendimiento deportivo y a la
altitud geogréfica. Esto permitiria seleccionar el atleta y las caracteristicas requeridas para el deporte, favoreciendo
los procesos metodolégicos del entrenamiento en la seleccion y deteccion de talentos deportivos (Eroglu et al.,
2018; Gunel et al., 2014; Konopka et al., 2023).

Por otro lado, la diversidad genética en sur América, especialmente en Colombia, que proviene de poblaciones
indigenas, caucasicos y afrodescendientes, permiten variar las caracteristicas genotipicas y fenotipicas del
deportista colombiano, la poblacién colombiana varia en diferentes etnias, por un lado, esta la poblacién caucasica
descendiente de migrantes espafoles o europeos y estan relacionados con la regiéon andina, especialmente en
Bogotd, la descendencia de africanos en la regién caribe colombiana. Estas caracteristicas de la poblacién hacen
variar el conjunto de atletas colombianos desde lo genotipico y fenotipico (Chande et al., 2021; Criollo-Rayo et al.,
2018; Sanchez et al., 2019).

En ese sentido, la representacién y las caracteristicas del genotipo de los atletas colombianos y su relacién con la
altitud geogrdéfica ha sido poco estudiada al respecto, ademas, no hay estudios en Colombia asociados entre el
genotipo y la altitud geogréfica. Para este estudio, el objetivo fue evaluar si hay relacién con los genotipos Il, DD, RR,
XX, RRDD, RRII, IIXX de los genes ECA del polimorfismo ID y el gen ACTN3 del polimorfismo R577X en atletas
juveniles colombianos y su interaccién con la altitud geografica en metros sobre el nivel del mar (msnm) entre 0y
3000 en deportes de potencia y resistencia. Se hizo una clasificacidon entre altitudes geograficas de la siguiente
manera: 0 a 1000 1000 a 2000 y 2000 a 3000 msnm en modalidades de potencia (saltos, lanzamientos, pesas y
velocistas) y resistencia de corta, media y larga duracién (atletismo en 800m, 1500 m, 5000 y 10000m, lucha
taekwondo). La hipétesis planteada en esta investigacion fue que los genotipos Il, DD, RR, XX, RRDD, RRII, IIXX estan
asociados con el rendimiento deportivo e interactian en los atletas de rendimiento a diferentes altitudes
geograficas en msnm en la poblacion colombiana.

Metodologia

Este estudio empleé un disefio transversal con alcance correlacional para analizar la relacién e interaccién de los
genotipos Il, DD, RR, XX, RRDD, RRII, lIXX de los genes ECA y ACTN3 R577X entre altitudes geograficas en msnm
entre los 0 a 1000, 1000 a 2000 y 2000 a 3000 msnm en atletas juveniles colombianos.
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Participantes

Un total de 91 participantes fueron incluidos: 62 atletas juveniles (edad: 17 afios +; 28 hombres, 34 mujeres, grupo
experimental) y 29 sujetos sanos (grupo control). La distribucién del nimero de atletas por ciudades fue Cartagena
veinte seis (26) Ibagué diecinueve (19) y Bogota diecisiete (17) Los atletas fueron seleccionados por su participacion
en competencias nacionales e internacionales, con un minimo de 4 afos de experiencia y un régimen de
entrenamiento de 5-6 dias por semana. Los deportes de potencia incluidos fueron atletismo y pesas (e.g., saltos,
lanzamientos, pesas y velocistas) y pruebas de resistencia en deportes de combate y atletismo (e.g., lucha,
taekwondo atletismo en 800m, 1500 m, 5000 y 10000m). El grupo control consistié en individuos sanos (36 afios +
19 hombres 10 mujeres) sin experiencia deportiva competitiva ni condiciones médicas que afectaran el rendimiento
fisico.

El tamafo muestral se calculd para detectar diferencias alélicas con un poder estadistico del 80% (a=0.05), basado
en frecuencias reportadas previamente (Cieszczyk et al., 2012; Gineviciene et al., 2016; Grenda et al., 2014) El estudio
fue aprobado por el Comité académico de la Universidad Pablo de Olavide, se siguieron y se cumplieron los
protocolos conforme a la Declaracién de Helsinki de la asociacion médica mundialy los lineamientos del Ministerio
de Salud de Colombia. Todos los participantes firmaron un consentimiento informado; en el caso de menores de 18
anos, este fue autorizado por sus padres o tutores legales

Procedimiento

El ADN de las muestras de raspado bucal se extrajo implementando el protocolo usado por (Quinque et al., 2006)
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 durante doce horas. Posteriormente se adicioné 400 pL de NaCl
5My se incubé durante 10 minutos en hielo. La mezcla se distribuyd en igual volumen en microtubos de 2mL y se
centrifugd durante 10 minutos a 13.000 rpm. El sobrenadante de dicho proceso se transfirié a un nuevo tubo con
800 pL de isopropanol; posteriormente los tubos se incubaron durante 10 minutos a temperatura ambiente y a
continuacion se centrifugaron a 13.000 rpm durante 15 minutos. Los sobrenadantes se descartaron y el botén se
lavé con 500 pL de etanol al 70 %, tras esto, se dejé secar y se disolvié en 40 uL de agua ultrapura.

Instrumento
A continuacion, se mencionan las etapas desarrolladas para el analisis genético.
Cuantificacion de muestras de adn

Tras la extracciéon de ADN, se cuantificaron las muestras extraidas, por medio del espectrofotdmetro Thermo
Scientific NanoDrop 2000/2000c marca Waltham, MA.

Dilucién de muestras de adn

Dependiendo de la concentracidon en ng/pl hallada en cada muestra, por medio de la cuantificacién realizada se
procedid a ajustar la concentracion a 20 ng/pl, la cual es la concentracidon recomendada en la literatura para realizar
la técnica de PCR, en los genes que se estudiaron.
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Amplificacién por pcr de los genes a evaluar

La genotipificacion de cada uno de los loci se realizé mediante la amplificacion por la técnica de PCR, a partir del
ADN ubicado en cromosomas autosémicos, con los siguientes cebadores:

Gen Secuencia de cebadores*

ACE F 5' CTGGAGACCACTCCCATCCITTCT 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, Waltham, USA), a un volumen
de 25, los cuales contenian, 3 mM MgClI2, 0.1 mM de cebadores, 0.1 mM de dNTPs, buffer 1X,Taq polimerasa 1X
(Eynon et al., 2009; Goh et al., 2009; Grenda et al., 2014)

Analisis de datos

Los datos se analizaron con R studio versién 4.5, Boston Massachuset, USA, 2022. Las frecuencias alélicas y el
equilibrio de Hardy-Weinberg se calcularon mediante la prueba de chi-cuadrado (x>, p<0.05); para el analisis
comparativo entre atletas y grupo control y la relacién con altitud geografica e identificar las frecuencias
genotipicas y con caracteristicas homocigéticas entre atletas y controles (DD, Il, RR, XX) por medio de la prueba de
chi-cuadrado (XZ, p<0.05) por tablas de contingencia y el Odds ratio con un intervalo de confianza del 95%. Para el
analisis, la verificacion e identificacion de la interaccion y relacién entre la altitud geografica entre atletas y el grupo
control con los genes ECA y ACTN3 homocigotos y combinados (RRDD, RRlI, [IX, DDXX) se utiliz6 la prueba exacta de
Fisher no paramétrica con un (p<0.05) y un intervalo de confianza del 95%. Asimismo, cuando fue entre atletas y la
relaciéon entre altitud geografica el analisis y debido a que la muestra fue pequeiia, se utilizé la prueba exacta de
Fisher por tabla de contingencias 2x2 para comparar entre genotipo y la altitud geografica de la siguiente manera:
Ciudad de Bogota vs Cartagena, Bogota vs Ibagué y Cartagena vs Ibagué asociacion e interaccion de los genotipos
(RRDD, RRII, I1X, DDXX) y su relacién con la altitud geografica con un intervalo de confianza del 95%. Las altitudes
geograficas fueron asociadas por ciudad de la siguiente manera: Cartagena sobre el nivel del mar de 0 a 1000 m,
Ibagué de 1000 a 2000 msnm y Bogota entre 2000 a 3000 msnm.
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Resultados

Para el andlisis de esta investigacion, se determinaron diferentes variables y relaciones entre los genotipos I, DD o
ID y su relacién y frecuencia con la altitud geografica entre 0 msnm y 3000 msnm con un grupo control y de atletas,
estableciendo si hubo o no asociacién del gen ECA en atletas colombianos. En la tabla 1, se encontré una mayor
frecuencia y asociacién del genotipo DD del gen ECA del 57% en atletas frente al grupo control, con una mayor
distribucién porcentual del genotipo DD en atletas del 43%, ademds, con un nivel de significancia del p-valor de
0,005 y un odds ratio (OR) de 0.003, lo que se establece una mayor relacién y asociaciéon del genotipo DD en el
grupo de atletas. Asi mismo, en alturas entre los 2000 y los 3000 msnm se evidencia una asociacion del 48% del gen
ECA y un OR de 0.618, sin embargo, al momento de la distribucién del genotipo, hay un nivel de significancia de
0.06 y una frecuencia del genotipo DD del 28% mostrando en este caso, que los atletas entre altitudes de 2000 a
3000 msnm muestran una mayor frecuencia del 28% del genotipo DD Ratio (OR). Por otro lado, en atletas entre 0 y
1000 msnm, hay una asociacion del 45% del genotipo DD, pero no hay un nivel de significancia cuando se
comparan con el grupo control (p-valor 0.1), junto con el resultado de OR es de 0.676. lo que se puede identificar
que no hay diferencias significativas con el grupo control.

Tabla1
Asociacién y distribucion del genotipo 1I/DD del Gen ECA

Genotipos/  Total % % No Odds

Altitud %DD %Il %ID
t Poblacién Poblacién Asociacion asociacion Ratio ° ° ° Value

0 a 1000 Atletas 26 45 33 43 3 33

0,676 0,1
msnm control 7 15 6 9 6 6
1000 a Atletas 19 57 11 0003 43 14 11 oo
2 I I’
000 control K / 25 7 0 25
2000 a Atletas 17 48 28 o6rs 28 14 17 006
3000 control 12 14 10 4 10 28

Abreviatura; | Insercion; D: delecion; msnm metros sobre el nivel mar

Con los resultados de la tabla 2, se analizé la asociacidn y frecuencia genotipica del gen ACTN3 y los genotipos RR,
XX y RX, los resultados estadisticos no muestran diferencias significativas entre el grupo de atletas y control,
excepto en atletas que residen en altura sobre los 1000 a 2000 msnm; se evidencié que el grupo de atletas sobre el
nivel del mar presenta una asociacién del 42% del genotipo RR con un OR de 0,688, lo que muestra que no hay
diferencias significativas frente al grupo control, asimismo, con atletas sobre los 2000 a 3000 msnm con un OR de 1
y un p-valor de 0,1 con una asociacién del 17% del gen ACTN3 en atletas residentes sobre esta altura, por otro lado,
el grupo de atletas que reside sobre los 1000 a 2000 msnm presentaron una asociacién del 11% una frecuencia
genotipica muy baja comparada con la no asociacion del 57% y un OR de 0.165, por otro lado, cuando se
distribuyeron porcentualmente los genotipos, estos atletas curiosamente presentaron un p-valor de 0.02, debido a
que el grupo control no se encontré ningun individuo con el genotipo RR o XX.
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Tabla 2
Asociacién y distribucion de genotipos RR/XX del gen ACTN3

Poblacién/  Total % % No Odds
Altitud ! 5 ° o , %RR  %XX %RX Pvalue
Genotipo Poblacién Asociacion asociacion ratio
Atletas 26 42 36 33 9 36
0a 1000 0,688 0,3
control 7 9 12 3 6 12
1000 a Atletas 19 11 57 11 0 57
0,165 0,02
2000 control 9 14 18 4 11 18
2000 a Atletas 17 21 38 17 7 10
1 0,1
3000 control 12 14 28 24 3 38

Para la tabla 3, la interaccion entre los genes ECA y ACTN3 con los polimorfismos combinados RRDD, IIRR, 11XX,
DDXX se utilizé la prueba exacta de Fisher, se compararon entre atletas frente el grupo control. Se identificé en los
resultados de manera porcentual que el genotipo RRDD tiene un alto grado de asociacion en atletas que residen en
altitudes geograficas sobre el nivel del mar entre los 0 y 1000 m, con un 80% de frecuencia genotipica, sin embargo,
en los resultados no se encontré un nivel de significancia (p-valor = 0.31) comparado frente al grupo control. De
igual forma, se evidencia en atletas que residen sobre los 2000 - 3000 msnm no hay un valor significativo (p-valor =
0.47) y una frecuencia del genotipo RRDD del 17%; en contraste con atletas que residen entre los 1000 y los 2000
msnm, el cual se evidencié un nivel significativo del 0.02 y un 25% del genotipo RRDD, y una mayor prevalencia del
genotipo IIRR del 50%.

Tabla 3
Interacciéon de los genes ECA y ACTN3 atletas vs control

Genotipo % No Fisher
Altitud PO/ o interaccion %RRDD  %IIRR  %IIXX %DDXX
Poblaciéon Interacciéon test
Atletas 30 49 80 10 0 10
0a 1000 0,31
control 9 12 33,3 0 33,3 33,3
1000 a Atletas 14 54 25 50 0 0 0.02
2000 control 0 32 0 0 0 0 '
2000 a Atletas 21 38 17 17 17 333 047
3000 control 3,4 38 0 0 100 0 '

Por ultimo, se compararon solamente entre atletas y la relacién e interaccion de los genes ECA y ACTN3 por altitud
geograficas para el analisis de este grupo, se tomd en cuenta las caracteristicas principalmente homocigotas, esto
permite identificar la interaccion de los dos genes y la relacion con la altitud geogréfica; la tabla 4, se puede
evidenciar a partir de la prueba de Fisher los valores no son significativos entre los grupos de atletas, lo que
representa que no hay interaccion y asociacion de los genes ECA y ACTN3 y relacion por altitud geogrifica,
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diferente a lo hallado en las tablas 1y 2, donde los genotipos DD prevalece en altitudes geograficas entre los 1000 y
los 2000 msnm, mientras que el genotipo RR tiene un gran % en altitudes sobre el nivel del mar. Si bien los
resultados la tabla 4 no presenta valores significativos entre atletas, probablemente por lo mismo, el genotipo
RRDD marca una mayor diferencia frente a los otros genotipos, ademas este se encuentra mayoritariamente en
atletas que residen sobre el nivel del mar.

Tabla 4
Interaccion de los genes ECA y ACTN3 entre atletas - Homocigotos

Atletas % Interaccion % No Fisher test % % % X2 X2 altitud
0 Interaccién RR/DD  IIXX DDXX genotipo geogréfica

Bogota 14 26 1 2 2 5 0,23

0,001
Cartagena 23 37 19 0 2
Bogota 17 31 047 3 0 0,52

) 0,002

Ibagué 11 40 0 0
Cartagena 23 37 0,33 18 0 2 0,03

0,004
Ibagué 9 32 2 0 0

Discusion

Teniendo en cuenta que el objetivo del estudio fue analizar la relacién entre la altitud geografica y la frecuencia
genotipica del polimorfismo ID del gen ECA y el polimorfismo RX del gen ACTN3 R577X en atletas juveniles
colombianos; la interaccion de los genes por factores ambientales como la altitud geografica podria ser
determinante en relaciéon con la actividad deportiva en atletas de alto rendimiento. Este estudio encuentra una
relacion y frecuencia del genotipo DD del gen ECA en deportistas colombianos de alto rendimiento, lo que se
relaciona con los estudios hechos por Gonzélez-estrada et al., (2023) en la misma poblacién, sin embargo, no lo
relacionaron con la altitud geografica sino, especificamente en asociacion a las caracteristicas del deporte ya sea en
potencia o resistencia. Los resultados del presente estudio no concuerdan con lo hallado por Ortiz et al., (2020) los
cuales mostraron una mayor frecuencia del genotipo ID en atletas de resistencia y potencia sin relacionarlo con la
altitud geogréfica. Asi mismo, Eroglu et al., (2018) evaluaron los dos genes ECA y ACTN3 en atletas turcos y
compararon entre competidores de alto rendimiento y atletas amateur (aficionados), hallando una mayor
representacion del genotipo DD en atletas de resistencia.

Por otro lado, aunque son pocos los estudios que relacionan deportistas de alto rendimiento con la altitud
geografica y los genotipos de los atletas, en un estudio realizado por Azad et al., (2017) y Moore, (2017) en una
revision de literatura demuestran la importancia de las caracteristicas fisiolégicas de quienes viven en altitudes por
encima de los 2500 msnm con patrones especificos a nivel cardiovascular, lo que responde adecuadamente al
ejercicio de resistencia de media y larga duracion, lo que podria estar asociado a un genotipo Il del gen ECA en
respuestas a actividades de larga duracién, en contraste, no se puede mostrar en nuestro estudio una mayor
preponderancia sobre el genotipo Il en atletas que residen en altitudes por encima de los 2000 msnm.

Asimismo, el genotipo RR o XX del gen ACTN3 R577X solamente se encontraron diferencias significativas (p-valor =
0.02) entre la poblacién que reside entre los 1000 y 2000 msnm, sin embargo, el genotipo RX es el mas
predominante en todos los tres grupos de atletas. No obstante, la poblacién que reside sobre el nivel del mar tiene
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un 42% de asociacion del genotipo RR/XX y un 33% del genotipo RR, pero no hay un nivel significativo (p-valor =
0.3) comparado con los grupos de atletas y control. En ese sentido, los estudios realizados por Cieszczyk et al.,
(2011) encontraron una asociacion del genotipo RR en atletas polacos asociados a deportes de potencia, con una
frecuencia del genotipo del 36%, y un p-valor (0.008) lo que muestra su asociacion a estas caracteristicas fisiolégicas
de alta explosividad.

En relacién con la asociacién e interaccion de los genes ECA y ACTN3 R577X en atletas, este estudio no encontré
valores significativos cuando se compararon entre altitudes geograficas con un p-value >0.3, por el contrario,
cuando se evaluaron independientemente se encontré una significancia de los genotipos p-value <0.001
aproximadamente de (0.000000036) muy por debajo de 0.05, observando una interaccién y un patrén de los
genotipos al relacionar y combinar RRDD, IIXX, RRIl y DDXX. Asi mismo, Eynon et al., (2009) encontraron asociacion
de los genes ECA y ACTN3 en atletas de potencia y una tendencia del genotipo Il y RR con un p-value de (<0.001),
muy asociado a los resultados hallados en nuestro estudio, sin embargo, no hubo relacidn entre el genotipo y la
altitud geografica. También, el estudio realizado por Liu, (2024) evalué el comportamiento e interaccion de los
genes ECA y ACTN3 con respecto a exposiciones a temperatura extremas de calor, y encontré una mayor respuesta
y tolerancia al ejercicio en atletas con genotipo Il a temperatura altas. Aunque no coincide con nuestros resultados,
muestra una tendencia importante sobre el genotipo a respuestas en altitudes geogrdficas. Por otro lado, Neto et
al., (2022) analizaron la interaccion de los genes ECA, ACTN3 y el BDKRB2 en nadadores brasilefios y de larga
duracion, encontrando una mayor frecuencia del genotipo DD del gen ECA y el genotipo XX del gen ACTN3 de
manera significativa comparado con el grupo control, lo que se relaciona con las caracteristicas de nuestro estudio
en relacion al genotipo DD, ademads, encontraron que el genotipo XX estd asociado a la potencia, es decir, una
asociacion entre el genotipo XXDD en deportes de resistencia.

Al contrario de nuestros resultados, Papadimitriou et al., (2018) no encontraron asociacién de los genes ECA y
ACTN3 en atletas de resistencia con un p-value mayor de >0.05 atribuyendo el rendimiento a factores
biomecanicos, epigenéticos y factores ambientales como el entrenamiento y aspectos nutricionales entre otros
(Papadimitriou et al., 2018). El fenédmeno del rendimiento deportivo esta asociado a multiples factores ambientales
y genéticos, entre ellos la genética de poblaciones, por ejemplo, quienes viven a altitudes geogréficas por encima
de los 2000 msnm responden fisiolégicamente a respuestas cardiovasculares en condiciones de hipoxia mucho
mejor de quienes viven en altitudes sobre el nivel del mar (Azad et al., 2017; Bigham et al., 2013; Salgado et al., 2024)
las condiciones fisioldgicas asociadas a genes especificos influyen considerablemente entre las altitudes geograficas
como lo afirma Gasser et al, (2022) en el cual encontraron diferencias significativas en atletas alpinistas con
caracteristicas asociadas a una resistencia cardiovascular y unas diferencias especificas a nivel celular que otros
atletas, en este estudio, evaluaron factores fisiolodgicos y la relacién con los genes ECA, ACTN3, PTK2y TNV, estos
encontraron una mayor prevalencia del genotipo RR del ACTN3, junto con el genotipo Il del gen ECA, diferentes a
nuestro estudio, que tuvo una mayor representacién del genotipo DD en altitudes sobre los 1000 a 3000 msnm.

Conclusiones

En primer lugar, se puede concluir que no hay una interaccién de los genes ECA y ACTN3 en atletas colombianos, lo
que infiere, es que no todos los genes actian de manera funcional y genera una diferencia entre los atletas. Se
puede considerar que si hay atletas especiales cuando se tiene un genotipo especifico, se puede inferir, ademas,
que estos atletas con genotipos homocigotos pueden marcar una diferencia entre atletas heterocigotos. Por otro
lado, la relacion del genotipo si puede estar relacionado con la altitud geografica, en ese sentido, el genotipo DD se
encuentra mas relacionado con altitudes geograficas por encima de los 1000 msnm.
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Es necesario recalcar que los factores genéticos no son el Unico factor de rendimiento, pero permiten poder
seleccionar y detectar talentos desde la frecuencia genotipica y cobmo se comporta y se relaciona entre altitudes
geograficas. Este estudio evidencia una mayor presencia del genotipo RRDD sobre el nivel del mar, lo que se puede
inferir desde la genética de poblaciones por estar asociado a afrodescendientes y que genera una riqueza motriz en
modalidades deportivas que necesitan un mayor componente de explosividad. Por otro lado, este estudio no
encontré una asociacion fuerte del gen ECA con el polimorfismo Il que esta relacionado en atletas de resistencia,
pero si con el genotipo DD, lo que podria especializar a deportistas con caracteristicas en altitudes geograficas entre
los 1000 a 3000 m y generar una especializacion temprana en modalidades deportivas que demanden altos niveles
de potencia y corta duracién.

Los factores genéticos asociados al rendimiento de los atletas son determinantes, pero no es el Unico factor, por
tanto, es importante no condicionar las investigaciones asociando el rendimiento de un deportista Unicamente a los
marcadores genéticos especializados, ya que es necesario tener presente otras variables y componentes como lo
epigenético en el rendimiento deportivo.
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