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Introduction

Performance Sportive = Trait Complexe

Hérédité
(Sexe, Génétique, Epigénétique)

Environnement
(Entraînement, Nutrition, Facteurs Sociodémographiques…)

Atteindre Statut
Athlète Haut-Niveau

Influence 

Prioritaire

Facteurs 
Environnementaux

Génétique

Rôle +++ Perf. Sportive

Nature
(Génétique)

Nurture
(Environnement)

(Antero et al. Front. Physiol. 2018)



(Antero et al. Front. Physiol. 2018)

Lien Parenté / 
Médaillé Olympique

Probabilité Gain Médailles…



(Antero et al. Front. Physiol. 2018)

Même 
Discipline Sportive

Autre 
Discipline Sportive

FratrieProgéniture



(Antero et al. Front. Physiol. 2018)

Liens
Parenté

Aucun Lien
Parenté



Facteurs Héréditaires  /  VO2max : Environ 50%

Inconnue !!!Influence Génétique  /  Perf. Sportive 

(Bouchard et al. MSSE. 1986 - 1998)

Nature
(Génétique)

Nurture
(Environement)+ Perf. Sportives

Haut Niveau
Nécessaire

Interaction

Champions

(Georgiades et al. BMG Genom, 2017)

Polymorphisme Génétique Certains Aspects 
Exe. ou Perf. Sportives 

Gènes Candidats
> 100 

Identifications

(Ahmeton et al. Sc. Sport. Med., 2016)



Pieckering et al. Genes, 2019



John et al. Sports. Med. 2020





(Wang et al. Advances in Genetics, 2013)



(Wang et al. Advances in Genetics, 2013)



Protéine !-actinine-3

ACTN3Gène Particulier

Production Contraction
Rapides + Explosives

Rôle Clé
Production Force

Sarcomères

Expression !-actinine-3 : Uniquement FM Type II 

Expression

(Mc Arthur et al. Bio Essays, 2004)

Filament Actine
Disque Z

Protéine: Articule + Stabilise

Code

(Sarzynski et al. MSSE, 2016)

(Jacob et al. Sports, 2018)

Gène ACTN3

Isoforme: !-actinine-2 (81% Identique + 91% Similaire)

Expression Tout Types FM

(Houweling et al. Hum. Mutat, 2018)



John et al. Sports. Med. 2020



(Del Coso et al. EJAP, 2019)

ACTN2  +  ACTN3 :  Rôles Différents / Muscle Squelettique

p.R577XX (rs1815739)

Polymorphisme Nucléotidique

Expression Gène Protéine !-actinine-3 

- -

Arginine (R) Code Stop Prématuré (X)

Ind. Homozygotes 
(Génotype 577 XX)

Ind. ACTN3 XX

Déficit !-actinine-3

Ind. RR ou RX Expression Fonctionnelle
!-actinine-3

(Scott et al. MSSE, 2010; Yang et al. MSSE, 2007)

(North et al. Nuromuscular Dis. 1996 ; Nature Genet. 1999)



(Del Coso et al. EJAP, 2019)





(Hogarth et al. Hum. Mol. Genet., 2016)

Composition
Sarcomères

Génotype ACTN3 XX

Fonction
Musculaire

Carence 
!-actinine-3 

Ath. Élites 
Spé. Puissance + Explosivité

ACTN3 XX

Contrôle

/ ACTN3

Sur-Représentation
!-actinine-2

Effet - - -
Fonction 

Fibres Muscu. II

Dose
Dépendante

(Huweling et al. Hum. Mutat., 2018)

+

Sous

Représenté

Ne Peut Être 
Compensée /

Rôle

(Baltazar-Martins et al. Sports, 2020)



20% Population 
Mondiale

Génotype XX

% / Zones Géographiques

25% Asiatiques - 18% Caucasiens – 11% Ethiopiens 
3% Afro-Américains - 1% Kenyans

(Houweling et al. Hum. Mutat., 2018)



Fréquence >>>
Ath. Sprint + Sports Puissance

+ + + Sport Puissance, Sprint…

- - - Sport Puissance + Facteurs Techniques 

Allèle R + Génotype RR 

Pas Fréquente :  Sport Puissance  + Facteurs Techniques

Carence !-actinine-3 / Perfs. Sportives 

Génotype 
ACTN3 XX Ath. Élites Inter. / Non-Ent. 

Sous

Représenté
(Young et al. Am J Hum Genet, 2003)

(Eynon et al. Sports Med, 2009-2013; Alfred et al. Hum Mutat, 2011))

ACTN3
!-actinine-3

Important



(Houweling et al. Hum. Mutat., 2018)



(Houweling et al. Hum. Mutat., 2018)



(Scott et al. MSSE, 2010)

Section Fibres Type II >> RR / XX

ACTN3 :  Gène Vitesse

Allèle R : Fréquence >>  
Détenteurs + Détentrices

Record Monde Sprint

Défavorable Sport Puissance Sprint…

Ind. RR
Non-Élites

Valeurs Force >>
Volume Muscu. >>

Réponse Ent. >> / XX

Composition Fibres Musc. : Similaire

(Houweling et al. Hum Mutat, 2018)

Carence !-actinine-3 

(Del Coso et al. Genes, 2019; Broos et al. EJAP, 2015; 
Walsh et al. JAP, 2008; Gentil et al. JSSM, 2011)

(Norman )et al. JAP, 2014)

(Broos et al. PlosOne, 2016)



(Montgomery et al. Nature, 1998)

Ent. Spécifique : Permet-il Compensation  
Diff. Perf. Anaérobies entre Génotypes ACTN3 ???

Synthèse Protéique

Ind. XX : Très Bonne Rép. Ent. Endurance  +. Force Faible Intensité

Ind. Défficients
!-actinine-3

Puiss. + Perf. Muscu. >> RR  /  XX

Ind. RR Rép. Ent. Force >>

Perf. >> Sprint  +  Force

(Demonico et al. A Biol. Sci. Med. Sci. 2007; Jones et al. Biol Sports, 2016; 
Montgomery et al. Nature, 1998)

Ent. Musculation
Hte Intenisté

(Pickering et al. Front Physiol, 2017)

Perf. Sportives Plusieurs Facteurs
Influencent



(Eynon et al. Sports Med. 2009; Head et al. PlosGenet, 2015; 
Friedlander et al. PlosOne, 2013; Papadimitriou et al. IJSM, 2008)

Génotype ACTN3 :  Fréquence >> Ind. Spécialistes Endurance 

Absence 
Association

Données Récentes
Ath. Internationaux

(1/2 Fond, Fond, Marathon, Triathlon etc.)

Étude / Records ½ Fond
Papadimitriuo et al. BMC Genom, 2018

Pas
Avantages / Endurance

(Yang et al. Am J Hum Genet, 2003)

Déficience !-actinine-3 

Absence 
Association



(Huweling et al. Hum. Mutat., 2018)



Pas de Réplication chez l’Homme

Xn Force <<  +  Masse Maigre <<  /  Souris Normales

Taille Fibres Type II

Phénotype Métab. Aérobie

Stockage Gly. + Act. Enz. Oxy. Mitoch.

Act. Calcineurine

Modèle Animal

Souris ACTN3 (KO)
(Mac Arthur et al. Nature Genet, 2007)

Déficit !-actinine-3 

(Seto et al. J Clin Invest. 2013)

(Quinlan et al. Hum Mol Genet. 2010;
Mac Arthur et al. Hum Mol Genet. 2008)

(Papadimitriou et al. Sci Rep. 2019)

(Garton et al. Hum Mol Genet. 2014)



Proba. >>>
Blessures Musc. Sans Contact

Incidence Blessures  >>  
Ath. XX / Ath. RR

Résultats Pas Clairs 

Ath. Femmes Allèle R 

Carence !-actinine-3 / Epidémiologie Blessures

Preuves / 
Influence Génotype  ACTN3 R577X

Incidences 
Lésions Musculaires

(Clos et al. Knee Surg. Sport. Traumatol. Arthrosc. 2019; 
Moreno et al. PlosOne 2020)

Plusieurs Études
Récentes

Rôle – Génotype ACTN3 XX  /  Blessures Musc. SS Conatct

Proba. x 3
Blessures Musc.

Footballeurs Élites
Génotype XX

Mécanismes ???

(Koizumi et al. J.Mol.Bio D. 2015)

(Massida et al. CJSM 2019)



(Min et al. J. Phys. Ther. Sci. 2016 )

Ind. XX :  

- Entorse Cheville >> 

- Blessures Ligamentaires >>

Femmes XX :  Densité Minérale Osseuse  <<  RR

(Kim et al. J. Exerc. Nutr. Biochem. 2014; 
Qi et al. Genet Mol Res. 2016; Shang et al. JSS 2015; )



Facteur Performance

Contractions Exc. Hte. Int.
Contractions Conc. Grd. Vol.

DOMS
Myoglobine

LDH
CK Xn Force Musc. 

Lésions 
Muscu. 

Degré Lésions Musc. 

Carence !-actinine-3 / Lésions Musc. Induites / Exe. 

(Clarkson et al. 
Am. J. Phys. Med. Rehabil. 2002)



Pas Association 
Génotype ACTN3  /       Lésions Muscu.

Ind. XX Marqueurs Lésions Muscu.  >> Ind. Allèle R
(DOMS, CK)

Résistance Fibres Musc. 
/ Contractions Exc. + Conc. 

(Venckunas et al. APNM 2012)

Carence !-actinine-3 

(Vincent et al. JAP 2010; Pimenta et al. EJAP 2012; Del Coso et al. EJAP 2019)

Clarkson et al. JAP (2005) & 
Broos et al. EJSS (2019)

Ind. XX Récupération + Rapide S’entraîner ++

Lésions Muscu. >>Carence !-actinine-3 

Récupération + Rapide ???





(Pieckering & Kiely, Front. Physiol. 2017)





(Pieckering & Kiely, Front. Physiol. 2017)



(Del Coso et al. EJAP, 2019)



(Del Coso et al. EJAP, 2019)



Association between ACTN3 R577X genotype and risk of non-contact 

injuries in trained athletes: A systematic review 
Hassane Zouhal, Juan Del Coso, Ayyappan Jayavel, Claire Tourny. Guillaume Ravée, Nidhal Jebabli, Cain C. T. Clark,

Benjamin Barthélémy, Anthony C. Hackney,*, Abderraouf Ben Abderrahman,*

Zouhal et al. Coming Soon… JSHS…



Problèmes du Testing Génétique dans le Sport 

Problème de Taille de Cohorte … 

Problème de Homogénéité de Cohorte … 

Tests Génétiques Non-Valides Scientifiquement … 







Pieckering et al. Genes, 2019



Effets - - / Perfs. Sportives
Puissance + Explosivité

Capacité Endurance

Conclusion

Détection Talents

Altérations Physiologiques + Structurelles 
Fibres Musculaires Type II

Carence !-actinine-3

Polymorphisme ACTN3 R577X 

Besoin Études Supp. Contexte Sportif Réel… 

Ath. XX

Perf. Sportives  =  Interactions Multifactorielles Complexes
(Baltazar-Martins et al. Sports 2020)

Carence !-actinine-3
Homzygotie XX

Polymorphisme ACTN3 R577X 

Proba. Blessures % Muscu. + Ligamentaires 

NON



(Baltazar-Martins et al. Sports 2020)



(Baltazar-Martins et al. Sports 2020)



(Baltazar-Martins et al. Sports 2020)
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