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Resumen

La práctica de actividad física regular se encuentra dentro de las recomendaciones para seguir un estilo de vida saludable con 
el fin de reducir el riesgo de enfermedades y mejorar la calidad de vida. Sin embargo, el deporte también puede aumentar 
el riesgo de sufrir lesiones tendinosas, musculares u óseas. Entre los factores de riesgo que pueden predisponer al cuerpo 
humano a sufrir lesiones de este tipo se encuentra el componente genético y, en particular, la presencia de polimorfismos de 
un solo nucleótido (SNPs). Sin embargo, actualmente los estudios que se han llevado a cabo sobre el riesgo de lesión asociado 
al componente genético son escasos y en muchos casos contradictorios. En este sentido, el gen ACTN3 que codifica para 
la proteína α-actina-3 es uno de los marcadores genéticos más estudiados. El propósito de la presente revisión sistemática 
fue analizar y sintetizar la información existente sobre la relación entre el polimorfismo ACTN3 R577X y el riesgo de lesión 
muscular en la práctica deportiva. Para ello, se realizó una revisión exhaustiva de todos los artículos publicados hasta el 28 de 
enero de 2020 que analizaban la relación entre el polimorfismo ACTN3 R577X y el riesgo de lesión, utilizando la base de datos 
PubMed. Se seleccionaron 11 artículos que cumplían con los criterios de inclusión. Aunque el número de estudios analizados 
es relativamente bajo, parece que los portadores del genotipo XX pueden presentar una mayor tendencia a sufrir lesiones 
en comparación con los genotipos RX y RR. Este mayor riesgo de lesión parece estar asociado a la deficiencia de la proteína 
α-actina-3. Estos resultados pueden ser de utilidad a la hora de elaborar programas de prevención de cara a disminuir el 
riesgo de las lesiones deportivas y su gravedad.
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Summary

Regular physical activity is recommended as part of a healthy lifestyle to reduce the risk of disease and improve quality of life. 
However, sport can also increase the risk of tendon, muscle, and bone injuries. Among the risk factors that can predispose the 
human body to suffer this type of injuries, genetics, and in particular, the presence of single nucleotide polymorphisms (SNPs), 
can play a key role. However, studies analyzing the risk of injury associated with the genetic component are currently scarce 
and in many cases contradictory. In this regard, the ACTN3 gene, coding for the α-actin-3 protein, is one of the most studied 
genetic markers. The aim of this systematic review was to analyze and synthesize the state of knowledge on the relationship 
between the ACTN3 R577X polymorphism and the risk of injury in the sports practice. Therefore, an exhaustive review of all 
works published up to 28th January 2020 that analyzed the relationship between the ACTN3 R577X polymorphism and the 
risk of injury was carried out using the PubMed database. Eleven articles that met the inclusion criteria were selected. Although 
the number of studies analyzed is relatively low, it seems that carriers of the XX genotype may have a higher tendency to suffer 
lesions compared to the RX and RR genotypes. This increased risk of injury appears to be associated with α-actin-3 protein 
deficiency. These results can be useful in developing prevention programs to reduce the risk and severity of sports injuries.
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Introducción

Una lesión es un daño producido en alguna parte del cuerpo 
humano, ocasionado por un golpe o caída. Si la lesión es producida 
por la práctica de deporte o ejercicio puede ser de dos tipos: lesiones 
agudas que ocurren de sopetón como el esguince de tobillo producido 
principalmente durante la mediana edad, una de las lesiones en las 
articulaciones del aparato locomotor más comunes durante la actividad 
física, y lesiones crónicas que ocurren después de practicar ejercicio por 
un largo tiempo1,2. Hay varios factores de riesgo que pueden predisponer 
al cuerpo humano a sufrir lesiones tendinosas, musculares u óseas; de 
estos factores, el componente genético ha empezado a cobrar impor-
tancia hace relativamente pocos años y se estudia con el objetivo de 
elaborar programas de prevención, así como disminuir el riesgo de las 
lesiones y su gravedad3-5. Dentro de este factor intrínseco, la presencia 
de polimorfismos genéticos de un solo nucleótido (SNPs) pueden ser 
causa de predisposición a lesionarse6,7.

Los SNPs son alteraciones de una sola base en la secuencia de ADN 
y están presentes en todos los individuos. Algunos estudios parecen 
indicar que los SNPs pueden predisponer el diferente comportamiento 
del cuerpo humano ante una misma lesión. Dentro de los SNPs relacio-
nados con la lesión muscular, el R577X (rs1815739) del gen ACTN3 es 
uno de los más estudiados6,7.

El ACTN3 es el gen que codifica para una proteína muscular, la 
α-actina-3 (proteína sarcomérica de unión a la actina con un papel funda-
mental en la estructura y el metabolismo muscular), la cual se expresa en 
las fibras musculares, sobre todo en las tipo II o de contracción rápida8-10.

El polimorfismo ACTN3 R577X consiste en una transición de la 
citosina (alelo R, el alelo ancestral) a la timina (alelo X), dando lugar a un 
codón de terminación prematuro, lo que está asociado con la ausencia 
de la expresión de la α-actina-3 en los portadores del genotipo XX. 
Algunos estudios parecen indicar que estos individuos con genotipo 
XX presentarían una reducción en la masa muscular asociada a una 
mayor tendencia a la lesión, por lo que las diferencias interindividuales 
en la vulnerabilidad al daño inducido por el ejercicio pueden estar, 
en parte, genéticamente determinadas por ACTN3 R577X10-13. Sin 
embargo, actualmente los estudios que se han llevado a cabo sobre 
el riesgo de lesión asociado al componente genético son escasos y en 
muchos casos contradictorios. Por ello, en la presente revisión se han 
recopilado todos aquellos estudios que han analizado la relación entre 
el polimorfismo ACTN3 R577X y el riesgo de lesión, con el objetivo de 
tener una visión global de los hallazgos hasta la fecha y tratar de elucidar 
la posible relación existente. De esta forma se podría identificar a los 
individuos con mayor predisposición a lesionarse y así, en un futuro, 
desarrollar programas y tratamientos de prevención personalizados 
en individuos deportistas.

Objetivos

El objetivo principal de la presente revisión sistemática fue analizar y 
sintetizar la información de los estudios disponibles hasta la fecha sobre 
la asociación entre los distintos genotipos del polimorfismo ACTN3 
R577X y el riesgo de lesión en la práctica deportiva.

Material y método

Se realizó una revisión exhaustiva de todos los artículos publi-
cados relacionados con el polimorfismo ACTN3 R577X y el riesgo 
de lesión hasta el 28 de enero de 2020, utilizando la base de datos 
PubMed. Los criterios de búsqueda empleados fueron los siguientes: 
((((((((((("rs1815739"[All Fields] AND "injurie"[All Fields] OR "injuried"[All 
Fields]) OR "injuries"[MeSH Subheading]) OR "injuries"[All Fields]) 
OR "wounds and injuries"[MeSH Terms]) OR ("wounds"[All Fields] 
AND "injuries"[All Fields])) OR "wounds and injuries"[All Fields]) OR 
"injurious"[All Fields]) OR "injury s"[All Fields]) OR "injuryed"[All Fields]) OR 
"injurys"[All Fields]) OR "injury"[All Fields])) OR ("R577X"[All Fields] AND 
((((((((((("injurie"[All Fields] OR "injuried"[All Fields]) OR "injuries"[MeSH 
Subheading]) OR "injuries"[All Fields]) OR "wounds and injuries"[MeSH 
Terms]) OR ("wounds"[All Fields] AND "injuries"[All Fields])) OR "wounds 
and injuries"[All Fields]) OR "injurious"[All Fields]) OR "injury s"[All 
Fields]) OR "injuryed"[All Fields]) OR "injurys"[All Fields]) OR "injury"[All 
Fields]))) OR ("rs1815739"[All Fields] AND ((("damage"[All Fields] OR 
"damaged"[All Fields]) OR "damages"[All Fields]) OR "damaging"[All 
Fields]))) OR ("R577X"[All Fields] AND ((("damage"[All Fields] OR 
"damaged"[All Fields]) OR "damages"[All Fields]) OR "damaging"[All 
Fields]))) OR ("rs1815739"[All Fields] AND ((((("ruptur"[All Fields] OR 
"rupture"[MeSH Terms]) OR "rupture"[All Fields]) OR "ruptured"[All Fields]) 
OR "ruptures"[All Fields]) OR "rupturing"[All Fields]))) OR ("R577X"[All 
Fields] AND ((((("ruptur"[All Fields] OR "rupture"[MeSH Terms]) OR 
"rupture"[All Fields]) OR "ruptured"[All Fields]) OR "ruptures"[All Fields]) 
OR "rupturing"[All Fields]))) OR ("rs1815739"[All Fields] AND ((("lesion"[All 
Fields] OR "lesion s"[All Fields]) OR "lesional"[All Fields]) OR "lesions"[All 
Fields]))) OR ("R577X"[All Fields] AND ((("lesion"[All Fields] OR "lesion s"[All 
Fields]) OR "lesional"[All Fields]) OR "lesions"[All Fields])).

Los criterios de inclusión para el trabajo fueron: estudios realizados 
en individuos sanos, sin descartar por sexo, etnia, edad ni país. Se in-
cluyeron únicamente aquellos estudios que analizasen el polimorfismo 
ACTN3 R577X de forma individual y no como parte de un “score”, como 
haplotipo o en estudios de asociación del genoma completo (GWAS).

Resultados y discusión

La Figura 1 muestra el diagrama de flujo de los detalles de búsqueda 
y proceso de selección llevado a cabo en la revisión sistemática. Tras la 
búsqueda inicial, aplicando los criterios anteriormente mencionados, 
se encontraron 24 artículos. Un análisis posterior excluyó 6 publicacio-
nes por ser revisiones y otras 7 por no ser acordes con los criterios de 
inclusión definidos. Tras todo el proceso, 11 artículos fueron incluidos 
en el análisis final (Tabla 1).

Entre los 11 documentos incluidos, se encontraron estudios que 
trataban la influencia de los diferentes genotipos del polimorfismo 
ACTN3 R577X (RR, RX, XX) con respecto al riesgo de lesión, en pacientes 
tanto antes como después de realizar diferentes tipos de ejercicio o 
deportes (fútbol, maratón, medio-ironman). En concreto, analizaban 
tanto la incidencia de lesiones, como los niveles de hormonas asocia-
das a estas lesiones (creatina quinasa (CK), mioglobina (Mb), cortisol o 
testosterona) entre los diferentes genotipos de los distintos deportistas.
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Tabla 1. Resumen de estudios sobre la asociación de los diferentes genotipos de ACTN3 R577X y el riesgo de lesión.

Estudio Propósito Características  
de la muestra

Resultados Conclusión

Clarkson PM, et al. 
2005

Estudiar las variaciones en los 
genes que codifican dos proteínas 
miofibrilares (ACTN3 y MLCK) y 
su respuesta al daño muscular 
producido por la práctica de 
ejercicio.

208 sujetos sanos. 
Sexo masculino y 
femenino.
Estados Unidos.

Los sujetos con genotipo XX presentaron 
una CK y Mb basal más baja en 
comparación con los RX pero sin diferir 
de los RR.
Sin embargo, no hubo asociación 
entre ACTN3 XX y el aumento de CK en 
respuesta al ejercicio excéntrico.

Los sujetos con genotipo 
XX mostraron un menor 
riesgo de lesión que los 
RX.

Vicent B, et al.  
2010

Investigar el posible papel del 
polimorfismo ACTN3 R577X 
ante el daño muscular y su 
recuperación tras un ejercicio 
excéntrico.

19 sujetos jóvenes sanos.
Sexo masculino.
Bélgica.

Después del ejercicio excéntrico, los 
participantes con genotipo XX tuvieron 
una mayor actividad de CK.
Los participantes con genotipo RR 
mostraron respuestas de reparación más 
altas en comparación con los XX.

El genotipo XX se asoció 
a mayor riesgo de lesión 
en comparación con el 
genotipo RR.

Venckunas T, et al. 
2012

Comparar el impacto y la 
recuperación del daño muscular 
asociado al ejercicio, entre 
los distintos genotipos del 
polimorfismo ACTN3 R577X.

18 jóvenes sanos. 
Sexo masculino. 
País no especificado.

No hubo diferencias significativas entre 
los distintos genotipos del polimorfismo 
ACTN3 R577X.

No hubo asociación entre 
los distintos genotipos y el 
riesgo de lesión.

Shang X, et al.  
2015

Investigar si el polimorfismo 
ACTN3 R577X está asociado con 
esguinces de tobillo agudo sin 
contacto.

142 sujetos con esguince 
de tobillo agudo sin 
contacto y 280 controles
sin esguince de tobillo.
Sexo masculino.
China.

El genotipo XX era significativamente 
mayor entre los participantes con 
esguince de tobillo en comparación con 
los genotipos RX y RR.

Los participantes con 
genotipo RR presentaron 
menos riesgo de esguinces 
de tobillo que los XX y a su 
vez menos que los RX.

Qi B, et al. 2016 Estudiar la asociación entre el 
polimorfismo ACTN3 R577X y la 
incidencia de esguince de tobillo 
no agudo en población china Han.

100 pacientes con 
esguince de tobillo y 
100 controles sanos sin 
antecedentes de lesiones 
de tobillo. 
Sexo masculino y 
femenino.
China.

La frecuencia del genotipo de RR en 
esguince de tobillo fue significativamente 
inferior que en los controles.

El genotipo RR resultó 
protector frente al 
esguince de tobillo en la 
población china Han.

Del Coso J, et al. 
2017a

Investigar la influencia del 
polimorfismo ACTN3 R577X en el 
nivel de daño muscular inducido 
por el ejercicio durante una 
competición oficial de medio-
ironman.

23 atletas 
experimentados.
Sexo masculino y 
femenino.
España.

Al final del medio-ironman, los atletas 
con genotipos XX y RX, presentaron 
concentraciones de CK y Mb más altas que 
aquellos con genotipo RR.

Los atletas con genotipos 
XX y RX presentaron 
mayor riesgo de lesión 
muscular durante un 
medio-ironman que los RR.

(continúa)

En los 11 estudios se analizó la asociación del genotipo de los par-
ticipantes con tener mayor riesgo de lesión o ser protector frente a la 
incidencia de lesiones. Así, la investigadora Bárbara Vicent y su equipo, en 
su estudio sobre el papel del polimorfismo ACTN3 R577X ante un daño 
muscular asociado al ejercicio14, concluyeron que el genotipo XX estaba 
asociado a un mayor riesgo de lesión en comparación con el genotipo RR. 
En dicho estudio, se tomó una muestra de sangre a 19 hombres jóvenes 
sanos antes y 6, 24 y 48 horas después de realizar un ejercicio excéntrico 
que consistió en 4 series de 20 extensiones de rodilla en ambas piernas. 
En toda la muestra se observó un aumento significativo de los niveles de 
CK, pero dicho aumento fue significativamente mayor en los individuos 
con genotipo XX en comparación con los RR. La CK es una enzima que 
participa en el metabolismo energético celular y está compuesta por 
tres isoenzimas distribuidas en músculo esquelético, músculo cardiaco 
y cerebro. Normalmente la CK se encuentra en sangre en niveles muy 
bajos y procede principalmente del músculo esquelético. Ante una lesión 
o daño muscular se liberarían cantidades importantes de CK hacia la 

Figura 1. Diagrama de flujo. Detalles de búsqueda y selección 
durante el proceso de revisión sistemática.

Documentos encontrados por 
búsqueda de palabras clave 

n = 24

Documentos analizados 
n = 18

Documentos incluidos 
n = 11

Revisiones 
n = 6

No cumplen criterios 
de inclusión 

n = 7
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sangre, siendo su concentración proporcional a la intensidad, gravedad 
y duración del daño. El pico en plasma se alcanza 24 horas después del 
final del ejercicio, y la presencia de la CK puede permanecer elevada 
durante 48-72 horas15,16. Además, en este mismo estudio, se pidió a los 
individuos que calificaran su percepción de dolor muscular después de 
repetir las series de contracciones musculares excéntricas mediante una 
escala visual analógica (escala EVA) y fueron los individuos con genotipo 
RR los que indicaron niveles menores de dolor muscular.

Por otro lado, en dos estudios llevados a cabo sobre población 
china y de china Han en ambos sexos17,18 se emplearon cuestionarios 
clínicos, medidas antropométricas y pruebas analíticas para analizar 
la posible asociación entre los diferentes genotipos y el esguince de 
tobillo (la lesión más frecuente en articulaciones musculoesqueléticas). 
Entre los cuestionarios clínicos y exámenes físicos no se encontraron 
diferencias significativas de edad, sexo, altura, peso o salud en general. 
En cambio, al comparar la distribución de los 3 genotipos posibles 
del polimorfismo ACTN3 R577X entre el grupo de participantes con 
esguince de tobillo y un grupo control (sanos), se observó que las 
personas sanas manifestaron una presencia mayor del genotipo RR 
mientras que entre las personas con esguince de tobillo predominaba 

el genotipo XX. Estas diferencias en el ADN genómico concluyeron 
que los participantes con genotipo RR tienen menos riesgo de sufrir 
un esguince de tobillo que aquellos con genotipo XX, siendo RR un 
genotipo protector.

En los estudios llevados a cabo por Del Coso J, et al. en 201719,20, ba-
sados en deportes de resistencia como un medio-ironman y un maratón, 
se observó mayor riesgo de lesión en los portadores con genotipos XX 
y RX después de analizar en 23 y 71 participantes respectivamente, dos 
indicadores del riesgo de lesión como son la CK y la Mb. La Mb es una 
proteína compuesta por una cadena polipeptídica presente en todas 
las fibras del músculo estriado, su mayor concentración se encuentra en 
músculo cardíaco y esquelético, en músculo liso está ausente. Su principal 
función es transportar y almacenar oxígeno en el músculo para obtener 
energía y también ayuda a que se produzca la contracción muscular. Al 
igual que la CK, ante una lesión su concentración en sangre aumenta en 
repuesta a la alta demanda de oxígeno y a la hipoxia y destrucción del 
tejido muscular21,22. En ambos estudios se establecieron dos grupos, en 
uno se incluía a los individuos con genotipo RR y en el otro grupo a los 
individuos con genotipo XX y RX ya que estos dos últimos mostraron 
respuestas fenotípicas muy iguales. Se recogieron muestras de sangre 

Estudio Propósito Características  
de la muestra

Resultados Conclusión

Del Coso J, et al. 
2017b

Determinar la influencia del 
polimorfismo ACTN3 R577X en 
el daño muscular inducido por el 
ejercicio producido durante un 
maratón.

71 corredores. 
Sexo masculino y 
femenino.
País no especificado.

Los niveles de Mb y CK fueron más altos 
en los maratonistas con genotipos XX y RX 
que en los RR.

Los maratonistas con 
genotipos XX y RX 
presentaron valores más 
altos de los marcadores de 
lesión muscular inducido 
por el ejercicio que los 
maratonistas con genotipo 
RR.

Moreno V, et al. 
2017

Determinar la influencia de los 
genotipos del polimorfismo 
ACTN3 R577X en la incidencia 
de lesiones de los maratonistas 
durante el año anterior a la 
participación en una carrera 
competitiva de maratón.

139 corredores de 
maratón aficionados. 
Sexo masculino y 
femenino.
España.

La probabilidad de sufrir una lesión 
muscular durante el año anterior a la
competición, fue dos veces mayor en 
los corredores con genotipo XX en 
comparación con los RR y RX.

El genotipo XX presentó 
mayor incidencia de 
lesiones en comparación 
con los genotipos RX y RR.

Miyamoto N, et al. 
2018

Estudiar si el polimorfismo ACTN3 
R577X puede tener una influencia 
en la rigidez muscular.

76 estudiantes 
universitarios. 
Sexo masculino.
Japón.

Se detectó una mayor rigidez de los 
músculos isquiotibiales en los participantes 
con genotipo RR y RX en comparación con 
aquellos con genotipo XX.
Sin embargo, la frecuencia de episodios de 
lesión entre los 3 genotipos fue la misma.

Los genotipos RR y RX se 
asociaron a una mayor 
rigidez muscular, aunque 
no parecen ligados a 
mayores episodios de 
lesión.

Massidda M, et al. 
2019

Investigar la asociación entre el 
polimorfismo ACTN3 R577X y los 
trastornos / lesiones musculares 
indirectos en jugadores de fútbol 
profesional.

257 jugadores de fútbol 
profesional. 
Sexo masculino.
Italia.

Los jugadores con genotipo XX y RX pre-
sentaron 2,66 y 1,63 más probabilidad de 
lesiones que los jugadores con genotipo 
RR, respectivamente.

El alelo X mostró mayor 
riesgo de lesión en 
comparación con los 
genotipos RR/RX.

Coelho DB, et al. 
2019

Evaluar los indicadores de daño 
muscular y las respuestas hor-
monales después de los partidos 
de fútbol y su relación con la ex-
presión del polimorfismo ACTN3 
R577X (XX vs RR/RX).

30 jugadores de fútbol 
menores de 16 años.
Sexo masculino.
Brasil.

La concentración de CK, testosterona y 
cortisol posterior al juego de fútbol fue 
mayor en los jugadores con genotipo RR/
RX en comparación con los jugadores con 
genotipo XX.

Los genotipos RR y RX se 
asociaron a mayor riesgo 
de lesión en comparación 
con el genotipo XX.

CK: creatina quinasa; MLCK: miosina quinasa de cadena ligera.

Tabla 1. Resumen de estudios sobre la asociación de los diferentes genotipos de ACTN3 R577X y el riesgo de lesión (continuación).
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tanto antes como después de la carrera. Antes de la carrera la analítica 
mostró concentraciones séricas de CK y Mb más altas en el grupo XX+RX 
en comparación con el grupo RR. A su vez, después de la carrera el aumen-
to de las concentraciones de CK y Mb fue más pronunciado en el grupo 
XX+RX que en el grupo con genotipo RR. Por ello, en ambos estudios se 
concluyó que los corredores de maratón y medio-ironman con genotipos 
XX+RX para el polimorfismo ACTN3 R577X mostraron niveles más altos 
de daño muscular inducido por el ejercicio que sus homólogos RR.

El mismo resultado se obtuvo en otro trabajo publicado ese mismo 
año23, en el cual, mediante un estudio transversal se analizó la asociación 
entre los genotipos del polimorfismo ACTN3 R577X y el riesgo de lesión 
relacionado con el deporte en un grupo de 139 mujeres y hombres es-
pañoles corredores de maratón. Para ello, los participantes completaron 
un cuestionario sobre las lesiones que habían sufrido durante el año 
anterior a competir en una carrera de maratón y se les realizó una prue-
ba genética de ADN recogida mediante hisopo bucal. Se observó que 
aquellos individuos con genotipo XX presentaron el doble de episodios 
de lesión durante el año anterior a la carrera de maratón en comparación 
con los corredores con genotipos RR y RX. También se observó que la 
causa más común de la lesión fue una carga excesiva de entrenamiento. 
Este resultado puede sugerir que el hecho de que los participantes con 
genotipo XX presentan un déficit de proteína α-actinina-3 en sus fibras 
musculares de contracción rápida, hace que su función muscular esté 
disminuida y, por tanto, tengan mayor riesgo de lesión.

Sin embargo, otros estudios obtuvieron resultados contrarios a los 
anteriormente mencionados, observando un mayor riesgo de lesión en 
individuos portadores del genotipo RR. Así, en el estudio de Clarkson, et 
al. se analizó una muestra de sangre de 208 sujetos antes y después de 
realizar un ejercicio excéntrico de flexión de codo en dos sesiones de 25 
repeticiones cada una24. En contra de lo esperado, no hubo asociación 
entre el genotipo XX y una mayor concentración en sangre de CK y 
Mb en respuesta al ejercicio excéntrico. Los individuos con genotipo 
XX obtuvieron una menor concentración en el torrente circulatorio de 
CK y Mb en respuesta al ejercicio excéntrico en comparación con el 
genotipo RX y no difirieron del genotipo RR.

En un estudio posterior25 se quiso estudiar la asociación del poli-
morfismo ACTN3 R577X con la rigidez muscular y el riesgo de lesión por 
esfuerzo muscular. Para ello, se contó con la historia clínica y diferentes 
medidas de 76 estudiantes universitarios. Fue de los primeros estudios 
en preguntarse si había asociación entre los genotipos y la lesión en los 
músculos isquiotibiales por esfuerzo. Hasta la fecha, principalmente se 
sabía que la rigidez muscular afectaba a la flexibilidad de las articulacio-
nes y se relacionaba con la aparición de lesión por esfuerzo muscular. Al 
final del estudio se pudo determinar que los genotipos RR y RX estaban 
asociados con una mayor rigidez muscular y, por lo tanto, con un mayor 
riesgo de lesión, en comparación con los genotipos XX.

En otro estudio realizado en jugadores de fútbol masculinos26, se 
examinó la relación entre el polimorfismo ACTN3 R577X y la lesión 
muscular después de un partido de fútbol. El daño muscular se evaluó 
mediante marcadores de microtrauma muscular y estrés hormonal, 
para lo que se analizaron indicadores hormonales como cortisol, tes-
tosterona y la CK. El cortisol es una hormona esteroidea producida por 
la glándula suprarrenal que tiene efecto en prácticamente todos los 
órganos y tejidos del cuerpo. Ante una situación de estrés como bien 

puede ser un daño muscular, el nivel de cortisol en sangre aumenta. 
Si este aumento se prolonga en el tiempo se produce una mayor ne-
cesidad de glucosa, que el organismo obtiene de los aminoácidos del 
músculo, lo que puede conllevar la pérdida de masa muscular27,28. Por 
otro lado, la testosterona es una hormona producida por las glándulas 
suprarrenales que influye en el desarrollo de los órganos sexuales, en 
el mantenimiento de los huesos y en el aumento de masa muscular. 
Ante un daño muscular producido después de un ejercicio intenso, la 
concentración de testosterona aumenta27-29. Inmediatamente después 
de finalizar el partido de fútbol, se observó un aumento en los niveles 
de CK, de cortisol y de testosterona significativamente mayor en los 
jugadores con genotipos RR y RX en comparación con los XX.

Al igual que el anterior estudio de Coelho, DB et al. 201926, el estu-
dio de Massidda, M, et al., sé realizó también sobre jugadores de fútbol 
profesional. Esta vez los participantes fueron agrupados por genotipos 
y comparados con un grupo control (individuos sanos no atletas). No 
se encontraron diferencias en las frecuencias de los distintos genotipos 
entre los no atletas y los jugadores de fútbol. Sin embargo, se observó 
una mayor tendencia a sufrir lesiones musculares entre los jugadores 
con genotipo XX en comparación con los RR30.

Únicamente un estudio31 realizado sobre 18 hombres jóvenes sanos 
no encontró diferencias significativas entre los diferentes genotipos del 
polimorfismo ACTN3 R577X al estudiar diferentes parámetros relaciona-
dos con el riesgo de lesión. Los participantes realizaron dos episodios 
de 50 saltos, separados por dos semanas, cada salto comprendía una 
elevación de 40 cm hasta una sentadilla de 90 grados en las articula-
ciones de rodilla. El dolor muscular se informó utilizando una escala 
ordinal del 0-10, donde 0 significaba sin dolor y 10 dolor muy intenso y 
los porcentajes de daño muscular se consiguieron recogiendo muestras 
de sangre y analizando la CK. La CK aumentó inmediatamente después 
del ejercicio sin diferencias significativas entre los grupos de genotipos, 
y se redujo al concluir las dos series de 50 saltos, también sin haber 
diferencias significativas entre los diferentes grupos de genotipos. Po-
demos decir que las diferencias entre los genotipos RR, RX y XX fueron 
modestas por lo que no se encontró asociación entre los diferentes 
genotipos y el riesgo de lesión.

Conclusión

El SNP ACTN3 R577X expresado en las fibras musculares de contrac-
ción rápida y su proteína α-actina-3 presentan un papel importante en el 
metabolismo muscular, en la gravedad de las lesiones y en su incidencia. 
A pesar de la heterogeneidad y el bajo número de estudios, se favorece 
la hipótesis de que los individuos con genotipo XX presentan un mayor 
riesgo de padecer una lesión al asociarse el alelo X con deficiencia de la 
proteína α-actina-3 en el músculo. La α-actina-3 es una proteína nece-
saria para la formación de las fibras musculares de contracción rápida, 
y su ausencia parece afectar negativamente a la capacidad muscular 
conllevando una mayor tendencia a la lesión. En cambio, es probable 
que el genotipo RR del polimorfismo ACTN3 R577X juegue un papel 
protector sobre las funciones del músculo esquelético que se reflejaría 
en un menor riesgo de lesión.
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