
Ï˘  ˙È‚˘È‰‰  Ì˙ÏÂÎÈ  ÈÎ  ¯·ÎÓ  ‰Ê  ÚÂ„È  ÈÙÂ‚‰  ÔÂÓÈ‡‰Â  Ë¯ÂÙÒ‰  ÈÚ„Ó·

‰ÂÊ˙Â  ÈÙÂ‚  ÔÂÓÈ‡  ÔÂ‚Î  ÌÈÈ˙·È·Ò  ÌÈÓ¯Â‚  ÔÈ·  ·ÂÏÈ˘  ‡È‰  ˙ÈÏÈÚ  È‡Ë¯ÂÙÒ

ÌÈÈ˙·È·Ò‰  ÌÈÓ¯Â‚‰  ˙ÚÙ˘‰  „ÂÚ·  ÌÏÂ‡  ÆÌÈÈ˙˘¯Â˙  ÌÈÓ¯Â‚  ÔÈ·Ï  ‰ÂÎ

‰È‡ ÔÈÈ„Ú ˙ÂÈ˙˘¯Â˙‰ ˙ÂÂÎ˙‰ Ï˘ Ô˙ÚÙ˘‰ È¯‰ ¨ÌÈ˘‰ ÌÚ ˙Â·¯ ‰¯˜Á

˙ÂÁ˙Ù˙‰  ‰ÏÁ  ÌÈÂ¯Á‡‰  ÌÈ¯Â˘Ú‰  È˘  ÍÏ‰Ó·  ¨˙‡Ê  ÌÚ  ÆÔÈËÂÏÁÏ  ‰¯Â¯·

‰ÈÂ˘Ú˘  ˙ÂÁ˙Ù˙‰  ¨˙ÈÙÂ‚  ˙ÂÏÈÚÙÏ  ¯Â˘˜‰  ÈË‚‰  ¯˜ÁÓ‰  ÌÂÁ˙·  ˙ÈËÓ¯„

Æ˙ÈÏÈÚ È‡Ë¯ÂÙÒ Ï˘ Ì‰È‚˘È‰ ¯ÂÙÈ˘· È˙ÂÚÓ˘Ó Ì¯Â‚ ˙ÂÂ‰Ï

DNA˙ÈË‚ ∆̇ÂÂ˘Â
≠‰ ˙ÏÂ˜ÏÂÓDNA‰ÎÂ˙· ˙‡˘ÂÂ Ì„‡‰ ÛÂ‚· ‡˙ ÏÎ· ‰ÈÂˆÓ ‰ÏÂ˜ÏÂÓ ‡È‰

‰ÏÂ˜ÏÂÓ‰  ÆÈÁ  ¯ÂˆÈ  ÏÎ·  ÈÂˆÓ‰  È˙˘¯Â˙‰  Ú„ÈÓ‰  ˙‡˙Â¯˘¯˘  È˙˘Ó  ‰ÈÂ·

˙Â¯˘¯˘‰ Æ®± ¯ÂÈ‡© ÏÂÙÎ ÏÈÏÒ ¯ÈÎÊÓ‰ ‰·Ó· ÂÊ ·È·Ò ÂÊ ˙ÂÏ˙ÂÙÓ‰ ¨˙ÂÎÂ¯‡

¨‰ÏÂ˜ÏÂÓ‰  „Ï˘  ˙‡  „ÁÈ  ÌÈÂÂ‰Ó‰  ¨ÔÁ¯Ê  ˙Â·ÂÎ¯˙ÓÂ  ÌÈ¯ÎÂÒÓ  ˙Â·Î¯ÂÓ

Ï˘ ˙Â‚ÂÊ È„È≠ÏÚ ·ÁÂ¯Ï ˙Â¯·ÂÁÓÂ

ÌÈÂÎÓ‰  ÌÈ˜Á  ÌÈÒÈÒ·

ÌÈÒÈÒ·‰ ˙Ú·¯‡ ÆÌÈ„ÈËÂ‡ÈÏ˜Â

ÔÈ‡Â‚  ¨ÔÈÊÂËÈˆ  ¨ÔÈ„‡  Ì‰

˙Â‡·  ÌÈÓÂÒÓ‰  ¨ÔÈÓÈËÂ

‰·ÈÎ¯Ó‰  ‰Â˘‡¯‰  ˙ÈÏ‚‡‰

∫Ô˙Â‡TG,C,A,¨Æ‰Ó‡˙‰·

≠‰ ‰·Ó ÈÂÏÈ‚DNA‰·‰Ï ÏÈ·Â‰

ÌÈÎÂ¯‡  ÌÈÙˆ¯Ó  ÌÈ·Î¯ÂÓ  ÌÈ‚˘

ÍÂ˙· ÌÈÒÈÒ·‰ ¯„Ò ÈÎÂ ¨ÌÈÒÈÒ· Ï˘

‡ˆÓÂ  ÈË‚‰  „Â˜‰  ÁÚÂÙ  ÌÈ˘È˘‰ ˙Â˘  ˙ÏÈÁ˙·  ÆÔÙÂˆ  Ï˘  ‚ÂÒ  ¯ˆÂÈ  Ûˆ¯‰

ÔÂ·ÏÁÏ „Â˜ ÌÈÂÂ‰Ó‰ ÌÈÈ˜Á ÌÈÒÈÒ· Ï˘ Ûˆ¯Ó ÈÂ· Ô‚ Æ˙Â˘Ï˘Ó ÈÂ· ‡Â‰˘

ÆÔÂ·ÏÁ·  ˙Á‡  ˙ÈÈÓ‡  ‰ˆÓÂÁÏ  „Â˜  ‰ÂÂ‰Ó  ÌÈÒÈÒ·  ‰˘ÂÏ˘  Ï˘  Ûˆ¯  Æ„Á‡

ÔÎÏ≠·  ÌÈÒÈÒ·‰  Ûˆ¯·  ÈÂÈ˘DNA¯·ÚÂÓ‰  ÈË‚‰  ÔÙÂˆ·  ÈÂÈ˘  Â˙ÂÚÓ˘Ó

ÈÂÈ˘  ÌÈ·¯  ÌÈ¯˜Ó·  ¨˙‡Ê  ÌÚ  ÆÌÂ‚Ù  ÔÂ·ÏÁ  ˙¯ÈˆÈ·  ‡Ë·˙‰Ï  ÏÂÏÚÂ  ÔÂ·ÏÁÏ

‰„È¯ÈÏ Â‡ ‰ÏÁÓÏ ˙Ó¯Â‚ ‰È‡˘ ÂÊÎ ¨ß‰Ë˜˘ß ‰ÈˆËÂÓÏ ÌÂ¯‚È ÌÈÒÈÒ·‰ Ûˆ¯·

ÆÛÂ‚· È‚ÂÏÂÈÊÈÙ‰ „Â˜Ù˙·

‰ÂÎÓ  ÂÊ  ˙ÂÂ˘  ÆÌ„‡Ï  Ì„‡  ÔÈ·  ÌÈÂ˘  ÈË‚‰  ÔÙÂˆ·  ÌÈ·¯  ÌÈÒÈÒ·

PolymorphismSingle-Nucleotide¯ÂˆÈ˜·  Â‡SNPÒÈÒ·‰  ÌÂ˜Ó·  ∫‰Ó‚Â„Ï  Æ

© ÔÈÊÂËÈˆC≠‰ Ûˆ¯· ÚÈÙÂÓ‰ ¨®DNA‰‡¯© ÏÏ‡ ÚÈÙÂÈ ¨ÌÈÂÒÓ Ì„‡ Ï˘ È¯Â˜Ó‰

© ÔÈÓÈË ‡Â‰ ÂÒÈÒ·˘ ®ÌÈÁÂÓ ÔÂÏÈÓTÆ®

SNPs¨ÌÈÓÈÂÒÓ ÌÈ˘‡·Â È˘Â‡‰ ÌÂ‚· ÌÈÓÈÂÒÓ ˙ÂÓÂ˜Ó· ˜¯ ÌÈÓÈÈ˜ ÂÏ‡

≠‰  ˙È·¯ÓÏ  ÆÌ„‡Ï  Ì„‡  ÔÈ·  ÌÈÏ„·‰Ï  ÌÈÓ¯Â‚‰  Ì‰ÂSNPs˙ÂÎÏ˘‰  ÔÈ‡

 Ì˘È ¨˙‡Ê ˙ÓÂÚÏ Æ˙ÓÈÂÒÓ ‰ÂÎ˙ ÈÂÈ˘Ï ÌÈÓ¯Â‚‰ ÂÏ‡Î Â‡ ˙ÂÈ˙Â‡È¯·SNPs

˙ÂÙÂ¯˙Ï Â‡ØÂ ˙ÂÂÊÓÏ ˙Â·Â‚˙ ÏÚ ÌÈÚÈÙ˘Ó Â‡ ˙ÂÏÁÓÏ ‰ÈÈË‰ ˙‡ ÌÈÚ·Â˜‰

≠‰ ¨¯ÂÓ‡Î Æ˙ÂÓÈÂÒÓSNPsÆÂÈÂËÈ· ÈÙÂ‡ ÏÚ ÂÚÈÙ˘È Ì‚ ÔÎÏÂ Ô‚‰ ÈÙÂ‡ ˙‡ ÂÚ·˜È

˙ÈÙÂ‚‰ ˙ÂÏÈÚÙ‰Â ‰˜ÈË‚‰ ¯˜Á Ï˘ Â˙È˘‡¯
ÌÈÈ·Â¯È‡  Ë¯ÂÙÒ  ÈÙÚ  ∫ÌÈÈ¯˜ÈÚ  ÌÈ‚ÂÒ  È˘Ï  ˜ÏÁÏ  Ô˙È  Ë¯ÂÙÒ‰  ÈÙÚ  ˙‡

ÈË‚‰ ¯˜ÁÓ‰ ÌÂÁ˙· ˙ÈËÓ¯„ ˙ÂÁ˙Ù˙‰ ‰ÏÁ ˙ÂÂ¯Á‡‰ ÌÈ˘‰ ÌÈ¯˘Ú·
ÏÎÏ  ÏÚÓ  ¯Â¯·  ÌÂÈÎ  Æ˙È·ÈË¯ÂÙÒ  ˙ÂÏÈÚÙÏ  ¯Â˘˜‰

˙ÚÈ·˜· ˙Ú¯ÎÓ ‰ÚÙ˘‰ ˘È ‰˜ÈË‚Ï ÈÎ ˜ÙÒ
 Æ˙ÈÏÈÚ È‡Ë¯ÂÙÒ ˙ÂÈ‰Ï Ì„‡‰ Ï˘ Â˙ÏÂÎÈ

ËÈÈ‚ÈÂ ÔÂÎÓ· ÔÓÈÊ ˘¢Ú Ë¯ÂÙÒÏÂ ÈÙÂ‚ ÍÂÈÁÏ ‰ÏÏÎÓ‰ ™ 46 ‰ˆÈ¯‰ ÌÏÂÚ

≠‰ ˙ÏÂ˜ÏÂÓ ‰·Ó ∫± ¯ÂÈ‡DNA

≥ß ‰ˆ˜

ÏÈ„‚

ÌÈÒÈÒ· ‚ÂÊ
ÌÈÈ˜Á

µß ‰ˆ˜

µß ‰ˆ˜≥ß ‰ˆ˜

 ∫˙ÈÙÂ‚ ˙ÂÏÈÚÙÂ ‰˜ÈË‚
øß¯È‰Óß‰ Ô‚‰ ‡ˆÓ Ì‡‰

™·È‚˘ Ô¯ÂÓÂ ÔÂÈÚ ¯È



˙ˆÈ¯ ˙Ó‚Â„ ÌÈÈ·Â¯È‡‡ Ë¯ÂÙÒ ÈÙÚÂ  ÔÂ˙¯Ó ˙ˆÈ¯Â  ßÓ ±∞¨∞∞∞ ˙ˆÈ¯ ˙Ó‚Â„

‰˙Ó¯· ¯˜ÈÚ· ‰ÈÂÏ˙ ÌÈÈ·Â¯È‡ Ë¯ÂÙÒ ÈÙÚ· ‰ÁÏˆ‰ Æ˜Á¯ÓÏ ‰ˆÈÙ˜Â ßÓ ±∞∞

© ˙È·¯Ó‰ ÔˆÓÁ‰ ˙ÎÈ¯ˆ Ï˘2maxVo¨·Ï‰ ˙Î¯ÚÓ Ï˘ ‰˙ÏÂÎÈ ÈÙ≠ÏÚ ˙Ú·˜ ÂÊ Æ®

ÏˆÏ ÌÈ‡˙‰ Ï˘ Ì˙ÏÂÎÈÂ ÌÈ‡˙‰ Ï‡ ÔˆÓÁ‰ ˙‡ ÏÈ·Â‰Ï Ì„‰ ÈÏÎÂ ˙Â‡È¯‰

Ë¯ÂÙÒ ÈÙÚ· ‰ÁÏˆ‰ ¨˙‡Ê ˙ÓÂÚÏ ÆÈ·Â¯È‡‰ ÏÂÏÒÓ· ‰È‚¯‡ ˙¯ÈˆÈÏ ‰Ê ÔˆÓÁ

¯È‰Ó  ·ˆ˜·  ‰È‚¯‡  ¯¯Á˘Ï  „Ï˘‰  È¯È¯˘  Ï˘  Ì˙ÏÂÎÈ·  ‰ÈÂÏ˙  ÌÈÈ·Â¯È‡‡

© ËÙÒÂÙ ÔÈË‡È¯˜ Ï˘ ˜Â¯ÈÙ ˙ÂÚˆÓ‡·CP˙ÂÓÈÓÁÙ Ï˘ ˜Â¯ÈÙ ˙ÂÚˆÓ‡· Â‡ ®

ÈÙÚ·   ‰È‚¯‡  ¯Â¯Á˘Ï  ˙ÏˆÂÓ‰  ÔˆÓÁ‰  ˙ÂÓÎ  Æ‰ÊÈÏÂ˜ÈÏ‚  ‡¯˜‰  ÍÈÏ‰˙·

È‡Ë¯ÂÙÒ˘ ¯ÓÂÏ ‰È‰È ÔÂÎ  ÍÎÈÙÏ Æ˙È¯ÚÊÓ ‡È‰ ÌÈ¯Â‰Ë ÌÈÈ·Â¯È‡‡ Ë¯ÂÙÒ

ÌÈ·˘Á‰ Ë¯ÂÙÒ ÈÙÚ·  ÔÈÈËˆÈ  ‡Ï  ÌÈÈ·Â¯È‡‡ Ë¯ÂÙÒ ˙ÂÚÂˆ˜Ó· ‰ÁÓ˙Ó‰

ÆÍÙÈ‰ÏÂ ÌÈÈ·Â¯È‡

ÈÙÂ‚  ıÓ‡Ó  Úˆ·Ï  Ì„‡‰  Ï˘  Â˙ÏÂÎÈ  ÏÚ  ˙ÈË‚  ‰ÚÙ˘‰Ï  ‰Â˘‡¯  ˙Â„Ú

ÌÈÓÂ‡˙ Ì‰ÈÈ·Â© ‰Â˘‡¯ ‰‚¯„Ó ‰ÁÙ˘Ó È·Â¯˜ ÔÈ· ÂÂ˘‰˘ ÌÈ¯˜ÁÓ· ‰˙Ùˆ

Ú„ÈÓ‰ ·Â¯ Æ˙È‚ÂÏÂÈ· ‰ÊÏ ‰Ê  ÌÈ¯Â˘˜ ÌÈ‡˘ ÌÈ˜„·  ÔÈ·Ï ®ÌÈ‰Ê  ‡ÏÂ  ÌÈ‰Ê

ß·ÁÂ ¯‡˘Â· „ÂÏ˜ Ï˘ ÚÂ„È‰ Ì¯˜ÁÓÓ ÚÈ‚‰ÔÂÈˆÎ ÌÂÈ‰ „Ú ˘Ó˘Ó‰ ¯˜ÁÓ ¨®±©

˙Â˘  ˙È˘‡¯·  ÏÁ‰˘  ¨‰Ê  ¯˜ÁÓ·  Æ˙ÈÙÂ‚‰  ˙ÂÏÈÚÙ‰Â  ‰˜ÈË‚‰  ¯˜Á·  Í¯„

‰˜ÈË‚‰  ÌÂÁ˙Ó  ÌÈ¯˜ÂÁ  ‰ÓÎ  Â¯·Á  ¨˙Ó„Â˜‰  ‰‡Ó‰  Ï˘  ÌÈÚ˘˙‰

ÂÈ˙Â·Â‚˙  ÔÈ·Ï  ˙ÂÈË‚  ˙ÂÈÂÂ˘  ÔÈ·  ¯˘˜  ‡ÂˆÓÏ  ˙ÂÒÏ  ‰¯ËÓ·  ‰È‚ÂÏÂÈÊÈÙ‰Â

≤¥µ≠Â ÌÈ¯·‚ ≤≥∂© ÌÈ˜„· ¥∏± ÆÈÙÂ‚ ıÓ‡Ó·Â ‰ÁÂÓ· Ì„‡‰ Ï˘ ˙ÂÈ‚ÂÏÂÈÊÈÙ‰

≤∞  Í˘Ó·  Â˜ÒÚ  ¨˙È¯·‰≠˙Âˆ¯‡  È·Á¯·  ˙ÂÁÙ˘Ó  ±≥∞≠Ï  ÌÈÎÈÈ˘‰  ¨®ÌÈ˘

ÆÌ‰Ï˘ Ó¢Áˆ‰Ó ∏∞• „Ú Ï˘ ˙ÂÓÈˆÚ· ÌÈ¯˜Â·Ó ÌÈÈ·Â¯È‡ ÌÈÂÓÈ‡· ˙ÂÚÂ·˘

Æ‰ÙÂ˜˙‰ ÏÎ ÍÏ‰Ó· Ì‰Ï˘ ‰ÂÊ˙‰ ÈÏ‚¯‰ ˙‡ ˙Â˘Ï ‡Ï Â˘˜·˙‰ ÌÈ˜„·‰

ıÓ‡Ó·Â È·¯Ó≠˙˙ ıÓ‡Ó· ¨‰ÁÂÓ È·ˆÓ· ÌÈÈ‚ÂÏÂÈÊÈÙ ÌÈ„„Ó ÂÁ˜Ï ¯˜ÁÓ·

Ï˘ ˙ÂÚÂ·˘ ≤∞ ¯Á‡Ï Æ„Á‡Î ˙ÂÚÈ˙ÙÓÂ ˙ÂÈÈÚÓ ÂÈ‰ ¯˜ÁÓ‰ ˙Â‡ˆÂ˙ ÆÈ·¯Ó

ÁÙ  ¨˙È·¯Ó‰  ÔˆÓÁ‰  ˙ÎÈ¯ˆ  ÔÂ‚Î  ÌÈ‚ÂÏÂÈÊÈÙ‰  ÌÈ„„Ó·  ÌÈÈÂÈ˘  ÂÙˆ  ÔÂÓÈ‡

ÔÎÏ ÆÌ„‡Ï Ì„‡ ÔÈ· ‰Â˘ ‰˙È‰ ÔÂÓÈ‡‰ ˙ÚÙ˘‰ ÌÏÂ‡ ¨·Ï‰ ˙˜ÂÙ˙Â ‰ÓÈÚÙ‰

¨¯ÓÂÏÎ ÆÔÂÓÈ‡‰ ˙ÂÈ·ÈË˜Ù‡ ˙ÚÈ·˜· „·Î ˜ÏÁ ‰˜ÈË‚Ï ÈÎ ‰¯·Ò‰ ‰˙ÏÚÂ‰

ÂÏÈ‡Â ¨È·Â¯È‡ ÈÙÂ‚ ÔÂÓÈ‡Ï ‰·Â‚˙Î ≤∞•≠· Ó¢Áˆ‰ ˙‡ ¯Ù˘Ï ÏÂÎÈ „Á‡ Ì„‡

ÏÏ‚· ˙‡Ê ÏÎ ¨˜ÂÈ„· ÔÂÓÈ‡ Â˙Â‡Ï ‰·Â‚˙Î ≥µ•≠· Ó¢Áˆ‰ ˙‡ ¯Ù˘È ¯Á‡ Ì„‡

ÆÌÈÈË‚ ÌÈÏ„·‰

 ACTN3 Ì‰È‚˘È‰ ÏÚ Â˙ÚÙ˘‰Â
˙ÈÏÈÚ È‡Ë¯ÂÙÒ Ï˘

˙ÂÂ˘ ‡È‰ È·ÈË¯ÂÙÒ‰ Ï‡ÈˆËÂÙ‰ ÏÚ ÚÈÙ˘‰Ï ‰ÈÂ˘Ú˘ ˙ÈË‚ ˙ÂÂ˘Ï ‰Ó‚Â„

‰ÂÎÓ‰  Ô‚·ACTN3‡ÙÏ‡ß  ‡¯˜‰  ÔÂ·ÏÁÏ  ÈË‚‰  ÔÙÂˆ‰  ˙‡  ¯È·ÚÓ  ‰Ê  Ô‚  Æ

© ß≥ ÔÈÈË˜‡actinin-3∂˜ÏÁ ‰ÂÂ‰ÓÂ „Ï˘‰ È¯È¯˘· Ì˜ÂÓÓ‰ ÔÂ·ÏÁ· ¯·Â„Ó Æ®

Æ¯È¯˘‰ ıÂÂÈÎÏ ˙È‡¯Á‡‰ ¯ÓÂ˜¯Ò‰ ˙„ÈÁÈÓ „¯Ù È˙Ï·actinin-2∂≠˙˙ ‡È‰

© ÔÈÈË˜‡ ‡ÙÏ‡‰ ˙ÁÙ˘Ó Ï˘ ‰„ÈÁÈactinins∂Æ¯È¯˘‰ È·ÈÒ È‚ÂÒ ÏÎ· ‰ÈÂˆÓ‰ ®

≠‰ ¨‰˙ÓÂÚÏactinin-3∂‚ÂÒÓ ÌÈ·Ï ¯È¯˘ È·ÈÒ· ˜¯ ‰ÈÂˆÓ‰ ‰„ÈÁÈ≠˙˙ ‡È‰

IIÆ˜ÊÁÂ ¯È‰Ó ıÂÂÈÎ· ÌÈÈÈÙÂ‡Ó‰ ¨

ß È˙¯˜ÂÈ‰ ˙Ú‰≠·˙Î ÌÒ¯Ù ±πππ ˙˘·GeneticsNature‰˙Ú È¯Ù ¨®≤© ¯Ó‡Ó ß

˙ÈË‚  ˙ÂÂ˘· ˜ÒÂÚ‰ ¨‰ÈÏ¯ËÒÂ‡· È„ÈÒ ˙ËÈÒ¯·ÈÂ‡Ó ÌÈ¯˜ÂÁ ˙ˆÂ·˜ Ï˘

Ô‚·ACTN3 ÔÂ·ÏÁÏ ÈË‚‰ ÔÙÂˆ‰ ˙‡ ¯È·ÚÓ‰ Ô‚‰ ¨actinin-3∂ÂÊ ˙ÈË‚ ˙ÂÂ˘ Æ

˙ÈÚÂˆ˜Ó‰  ‰‚Ú·  ˙‡¯˜’mutationNonsense·¯˜·˘  ‡È‰  ¯·„‰  ˙ÂÚÓ˘Ó  Æ’

© ß˜ÂÒÙ ÛÂÒß ÈË‚‰ „Â˜‰ ÚÈÙÂÓ ‰ÈÈÒÂÏÎÂ‡‰Ó ˜ÏÁX¯ÂˆÈÈ· ‰˜ÒÙ‰Ï Ì¯Â‚‰ ¨®

© ÔÈÈ‚¯‡ ˙ÈÈÓ‡‰ ‰ˆÓÂÁ‰ ÌÂ˜Ó· ¨ÔÂ·ÏÁ‰R¯ÂˆÈÈ ÍÈÏ‰˙ Í˘Ó‰Ï ˙Ó¯Â‚‰ ®

‰·Ó ÏÚ· ˙ÂÈ‰Ï ÍÙÂ‰Â ÂÈ˙ÂÂÎ˙ ˙‡ „·‡Ó È¯Â˜Ó‰ ÔÂ·ÏÁ‰ ¯ÓÂÏÎ ÆÔÂ·ÏÁ‰

ÏÏÎÓ  ±∏•≠Î·  ˙ÓÈÈ˜  ÂÊ‰  ˙ÈË‚‰  ˙ÂÂ˘‰  ÈÎ  Â‡ˆÓ  ÌÈ¯˜ÂÁ‰  Æ¯˙ÂÈ  ¯ˆ˜

‰·Ó‰ ÈÎ Â¯ÚÈ˘ ÌÈ¯˜ÂÁ‰ ÔÎÏ Æ˙ÂÈ˙Â‡È¯· ˙ÂÎÏ˘‰ ˙ÏÚ· ‰È‡Â ‰ÈÈÒÂÏÎÂ‡‰

ÌÈÙÚ·  ÌÈÁÓ˙Ó‰  ÌÈ‡Ë¯ÂÙÒÏ  ÔÂ¯˙È  ˜ÈÚ‰Ï  ÈÂ˘Ú  ÔÂ·ÏÁ‰  Ï˘  ÍÂ¯‡‰

·ˆ˜·  ‰È‚¯‡  ¯¯Á˘Ï  „Ï˘‰  È¯È¯˘  Ï˘  Ì˙ÏÂÎÈ  ˙ÂÎÊ·  ¯˜ÈÚ·  ¨ÌÈÈ·Â¯È‡‡

 Æ¯È‰Ó

˙ÂÈ˙‡  ˙ÂˆÂ·˜·  ÌÈ¯˜ÁÓ  ‰ÓÎ  ÂÚˆÂ·  Ï¢‰  ‰È¯Â‡È˙‰  ˙‡  ˘˘‡Ï  È„Î

È‡Ë¯ÂÙÒ  Ï˘  ‰ˆÂ·˜  ÔÈ·  ‰ÂÂ˘‰  ‰Ê  ÌÂÁ˙·  Í¯Ú˘  ÔÂ˘‡¯‰  ¯˜ÁÓ‰  Æ˙ÂÂ˘

ÌÈ‡Ë¯ÂÙÒ ÌÈ‡˘ ÌÈ˜„· ¥≥∂ ‰ÏÏÎ˘ ˙¯Â˜È· ˙ˆÂ·˜ ÔÈ·Ï ÌÈÏ¯ËÒÂ‡ ˙ÈÏÈÚ

ÈÙÚ· ÌÈ¯Á˙Ó‰ ÌÈ‡Ë¯ÂÙÒ ±∞∑ ∫˙ÂˆÂ·˜ È˙˘Ï Â˜ÏÂÁ ˙ÈÏÈÚ‰ È‡Ë¯ÂÙÒ Æ®≥©
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¯ÂÊÚÏ  ÌÈÈÂ˘Ú  ¯˜ÁÓ‰  ˙Â¯ÙÒ·  ÌÈ‡ˆÓÓ‰
ÏÎÂ˙˘  ‰ÓÈ‡˙Ó  ÌÈÂÓÈ‡  ˙ÈÎ˙  ˙ÈÈ··
˜ÒÂÚ‰ È‡Ë¯ÂÙÒ‰ Ï˘ Ï‡ÈˆËÂÙ‰ ˙‡ ˙ÂˆÓÏ

ß¯Â‰Ëß È·Â¯È‡‡ Â‡ È·Â¯È‡ Ë¯ÂÙÒ ÛÚ·



±π¥≠Â  ¨˜ÁÂ¯Ï  ‰ˆÈÙ˜Â  ‰·Â‚Ï  ‰ˆÈÙ˜  ¨ÌÈˆÂ‡ÈÓ  ˙Ó‚Â„  ÌÈÈ·Â¯È‡‡  Ë¯ÂÙÒ

ÌÈÈÙÂ‡ ÏÚ ‰·ÈÎ¯ ¨ÔÂ˙¯Ó ˙Ó‚Â„ ÌÈÈ·Â¯È‡ ÌÈÙÚ· ÌÈ¯Á˙Ó‰ ˙ÈÏÈÚ È‡Ë¯ÂÙÒ

≠‰  ÔÂ·ÏÁ·  ˙ÓÈÈ˜  ÌÈÈ·Â¯È‡‡‰  ÌÈ‡Ë¯ÂÙÒ‰Ó πµ•≠Ï  ÈÎ  ‡ˆÓ  ÆÔÂÏ˙‡È¯ËÂ

actinin-3∂©  ÔÈÈ‚¯‡  ÂÈÓ‡‰  ˙ˆÓÂÁR‰·Ó  ÏÚ·  ÔÂ·ÏÁ  ¯ÂˆÈÈÏ  ˙È‡¯Á‡‰  ¨®

ÌÈ‡Ë¯ÂÙÒ‰ ˙ˆÂ·˜ Ïˆ‡ ‡ˆÓ˘ ‰ÊÓ ˙È˙ÂÚÓ˘Ó ‰Â·‚ ‰Ê ÊÂÁ‡ Æ¯˙ÂÈ ÍÂ¯‡

¨¯˙ÂÈ ÍÂ¯‡ ÔÂ·ÏÁ‰ ÌÈÈ·Â¯È‡‡‰ Ïˆ‡ ¨¯ÓÂÏÎ Æ˙¯Â˜È·‰ ˙ˆÂ·˜Â ÌÈÈ·Â¯È‡‰

˙˜ÒÓ Æ¯˙ÂÈ ÌÈÏÈÚÈ ÂÈ‰È ¯È¯˘· ÌÈ·Ï‰ ÌÈ·ÈÒ‰ Ï˘ ıÂÂÈÎ‰ ÈÂ‚Ó ÍÎ Ï˘·Â

©  ÔÈÈ‚¯‡  ÂÈÓ‡‰  ˙ˆÓÂÁ  Ï˘  ‰˙ÂÁÎÂ  ÈÎ  ‰˙ÈÈ‰  ÌÈ¯˜ÂÁ‰R Ô‚·  ®ACTN3

Ë¯ÂÙÒ  ÈÙÚ·  ˙Â¯Á˙‰Ï  ÌÈÙ‡Â˘‰  ÌÈ‡Ë¯ÂÙÒÏ  ÔÂ¯˙È  ˙ÂÂ‰Ï  ‰ÈÂ˘Ú

ÆÌÈÈ·Â¯È‡‡

‰‡ÂÂ˘‰ ‡È‰ ‚ÂÒ ÏÎÓ ˙ÈË‚ ˙ÂÂ˘ Ï˘ ‰ÚÙ˘‰‰ ˙„ÈÓ ˙˜È„·Ï „ÂÒÈ‰ Ô·‡

È‰˘ÏÎ ˙ÈË‚ ˙ÂÂ˘˘ ÈÂÎÈÒ ÌÈÈ˜ ÈÎ ‡È‰ ÍÎÏ ‰·ÈÒ‰ Æ˙ÂÂ˘ ˙ÂÈÒÂÏÎÂ‡ ÔÈ·

˙ÂÂ˘‰ ÚÈÙÂ˙ ˙¯Á‡ ‰ÈÈÒÂÏÎÂ‡·Â ¨˙Á‡ ‰ÈÈÒÂÏÎÂ‡· ‰‰Â·‚ ˙ÂÁÈÎ˘· ÚÈÙÂ˙

˙ÂˆÂ·˜·  ÌÈ¯˜ÁÓ  ˙ÂÂ¯Á‡‰  ÌÈ˘·  ÂÓÒ¯ÂÙ  ÔÎÏ  Æ¯˙ÂÈ  ‰ÎÂÓ  ˙ÂÁÈÎ˘·

ÌÈ¯˜ÂÁ‰  Ï˘  Ì˙˜ÒÓ  ˙‡  ÍÈ¯Ù‰Ï  Â‡  ˘˘‡Ï  Â„ÚÂ˘  ˙ÂÂ˘  ‰ÈÈÒÂÏÎÂ‡

 Ô‚·  ˙ÈË‚‰  ˙ÂÂ˘‰  ˙ÂÁÈÎ˘  ˙‡ Â˜„·  ®¥©  ß·ÁÂ  ÈÓÈÈ  Æ‰ÈÏ¯ËÒÂ‡ÓACTN3

‡Ï ±≤∞≠Â ÌÈÈ·Â¯È‡ Ë¯ÂÙÒ ÈÙÚ· ÌÈ¯Á˙Ó‰ ˙ÈÏÈÚ ÈËÏ˙‡ µ≤ ¨ÌÈˆ‡ ∏π ·¯˜·

˙‡  Â˘˘È‡  ¯˜ÁÓ‰  ˙Â‡ˆÂ˙  ¨ÔÎ‡Â  Æ˙¯Â˜È·  ˙ˆÂ·˜Î  Â˘ÓÈ˘˘  ÌÈ‡Ë¯ÂÙÒ

≠‰  ÔÂ·ÏÁ  ÈÏÚ·  ÌÈˆ‡‰  Ïˆ‡  ÈÎ  ‰ÚË‰actinin-3∂˙ˆÓÂÁ  ˙ÓÈÈ˜  ÍÂ¯‡‰

©  ÔÈÈ‚¯‡  ÂÈÓ‡‰RÌÈÈ·Â¯È‡  ÌÈ‡Ë¯ÂÙÒ·  ˙ÓÈÈ˜˘  ÂÊÓ  ‰‰Â·‚  ˙ÂÁÈÎ˘·  ®

ÈÙ≠ÏÚ  ÌÈˆ‡‰  ˙ˆÂ·˜  ˙‡  Â˜ÏÈÁ  ¯˘‡Î  ¨ÍÎÓ  ‰¯˙È  Æ˙¯Â˜È·‰  ˙ˆÂ·˜·Â

©  ÔÈÈ‚¯‡  ÂÈÓ‡‰  ˙ˆÓÂÁ  ÈÎ  ÂÏÈ‚  ßÓ  ±∞∞  ˙ˆÈ¯·  Ì‰È‚˘È‰R≠‰  Ô‚·  ®ACTN3

˙„ÈÓ  ¨¯ÓÂÏÎ  Æ¯˙ÂÈ  ÌÈ¯È‰Ó‰  ÌÈˆ‡‰  Ïˆ‡  ¯˙ÂÈ  ‰‰Â·‚  ˙ÂÁÈÎ˘·  ‰ÚÈÙÂÓ

ÚÈ‚‰Ï È·Â¯È‡‡ È‡Ë¯ÂÙÒ Ï˘ Ï‡ÈˆËÂÙ‰ ˙‡ Ú·˜˙ ÍÂ¯‡‰ Ô‚‰ Ï˘ ˙ÂÁÎÂ‰

Æ‰‰Â·‚ ‰Ó¯· ÌÈ‚˘È‰Ï

Â¯˜Ò˘ ¨®µ© ß·ÁÂ ÂÈ¯ËÈÓÈ„ÙÙ Ï˘ Ì¯˜ÁÓ· ‰‡ˆÓ ‰Ê ‡ˆÓÓÏ ˙ÙÒÂ ‰ÎÈÓ˙

ÈÎ  Â„ÈÚ‰  ÌÈ‡ˆÓÓ‰  ÆÔÂÂÈÓ  ˙ÈÏÈÚ  È‡Ë¯ÂÙÒ  ·¯˜·  ˙ÈË‚  ˙ÂÂ˘  ‰˙Â‡  ˙‡

©  ÔÈÈ‚¯‡  ÂÈÓ‡‰  ˙ˆÓÂÁR˙ÈÏÈÚ  È‡Ë¯ÂÙÒ  ∑≥  ·¯˜·  ®∂∂•©  ¯˙ÂÈ·  ‰ÁÈÎ˘  ®

ÂÙ˘Á  ÍÎÏ  ÛÒÂ  Æ˙¯Â˜È·‰  ˙ˆÂ·˜  Ïˆ‡  „·Ï·  µ¥•≠Ï  ‰‡ÂÂ˘‰·  ÌÈÈ·Â¯È‡‡

¯˜ÁÓ·  ÂÙ˙˙˘‰˘  ÌÈÈ·Â¯È‡‡‰  ˙ÈÏÈÚ‰  È‡Ë¯ÂÙÒÓ  ¥∏•  ÈÎ  ÌÈ¯˜ÂÁ‰

©  ÔÈÈ‚¯‡  Ï˘  ÌÈ˜˙ÂÚ  È˘·  ÌÈ˜ÈÊÁÓRR˙ˆÂ·˜·  „·Ï·  ≤µ•≠Ï  ‰‡ÂÂ˘‰·  ®

¨¯˙ÂÈ ÍÂ¯‡ ÔÂ·ÏÁ ‰È‰È ÌÈˆ‡‰ ˙ˆÂ·˜Ó ¯˙ÂÈ ‰Â·‚ ÊÂÁ‡Ï ¨¯ÓÂÏÎ Æ˙¯Â˜È·‰

Æ˙È˙ÂÚÓ˘Ó ÂÏ„‚È ¯È‰Ó ·ˆ˜· ÁÂÎ Á˙ÙÏ Ì‰ÈÈÂÎÈÒ ÍÎ·Â

ÔÈ· ˙ÓÈÈ˜‰ ˙ÈË‚‰ ˙ÂÂ˘Ï ‰Ó‚Â„ ÌÈÂÂ‰Ó ÏÈÚÏ Â‚ˆÂ‰˘ ÌÈ¯˜ÁÓ‰ ¨ÌÂÎÈÒÏ

˙ÓÈÈ˜‰ ˙ÂÂ˘‰ ˙‡ ÌÈ¯‡˙Ó ÌÈÂ˙‰ ¨ÍÎÏ ¯·ÚÓ ÆÌÈÂ˘ ÌÈ‚ÂÒÓ ÌÈ‡Ë¯ÂÙÒ

Â˙Â‡Ó ÌÈ‡Ë¯ÂÙÒ Ï˘ ˙ÂÂ˘‰ ˙ÂÓ¯‰ ÔÈ· ÌÈÏÈ„·ÓÂ ÈÙÈˆÙÒ Ë¯ÂÙÒ ÛÚ ÍÂ˙·

 ÆÛÚ

ø„È˙Ú‰ ÔÙÂˆ ‰Ó
ACTN3ÆÌÈÈ·ÈË¯ÂÙÒ ÌÈÚÂˆÈ· ÏÚ ‰ÚÈÙ˘Ó‰ ¨˙Á‡ ˙ÈË‚ ∆̇ÂÂ˘Ï ‰Ó‚Â„ ‡Â‰

‰ÂÎÓ‰ Ô‚·˘ ÂÊ ÂÓÎ ¨˙Â¯ÙÒ· ˙Â¯‡Â˙Ó‰ ˙ÂÙÒÂ ˙ÂÈË‚ ˙ÂÈÂÂ˘ Ô˘È ÌÏÂ‡

ACEÏÎÏ  ÏÚÓ ¯Â¯·  ÌÂÈÎ  Æ˙ÏÂ·Ò È‡Ë¯ÂÙÒ Ï˘ Ì˙ÏÂÎÈÏ  ÌÂ¯˙Ï ˙ÂÈÂ˘Ú˘Â  ¨

˙ÂÈ‰Ï  Ì„‡‰  Ï˘  Â˙ÏÂÎÈ  ˙ÚÈ·˜·  ˙Ú¯ÎÓ  ‰ÚÙ˘‰  ˘È  ‰˜ÈË‚Ï  ÈÎ  ˜ÙÒ

Ú„ÈÓ  ˜ÙÒÏ  ÂÏÎÂÈ  ˙Â¯ÙÒ·  ÌÈ‡ˆÓÓ‰  ¨¯·„  Ï˘  ÂÙÂÒ·  Æ˙ÈÏÈÚ  È‡Ë¯ÂÙÒ

ÁÂÙÈËÂ  ÈÂÏÈ‚  ¨„Á‡‰  ∫ÌÈ¯Â˘ÈÓ  È˘·  È˙Â¯Á˙  Ë¯ÂÙÒ·  ÌÈ˜ÒÂÚÏÂ  ÌÈÓ‡ÓÏ

˙Â·Ï È˘‰Â ¨‰‚ÒÙÏ Ì‡È·‰Ï ÈÂ˘Ú˘ ÈË‚ Ï‡ÈˆËÂÙ ÈÏÚ· ÌÈ¯ÈÚˆ ˙ÂÂ¯˘ÈÎ

˜ÒÂÚ‰ È‡Ë¯ÂÙÒ‰ Ï˘ Ï‡ÈˆËÂÙ‰ ˙‡ ˙ÂˆÓÏ ÏÎÂ˙˘ ‰ÓÈ‡˙Ó ÔÂÓÈ‡ ˙ÈÎ˙

Æß¯Â‰Ëß È·Â¯È‡‡ Â‡ È·Â¯È‡ Ë¯ÂÙÒ ÛÚ·
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ÌÈÓ‡ÓÏ  Ú„ÈÓ  ˜ÙÒÏ  ÂÏÎÂÈ  ÌÈ‡ˆÓÓ‰
¯Â˘˜‰  ÏÎ·  È˙Â¯Á˙  Ë¯ÂÙÒ·  ÌÈ˜ÒÂÚÏÂ
ÈÏÚ·  ÌÈ¯ÈÚˆ  ˙ÂÂ¯˘ÈÎ  ÁÂÙÈËÏÂ  ÈÂÏÈ‚Ï

 ‰‚ÒÙÏ Ì‡È·‰Ï ÈÂ˘Ú˘ ÈË‚ Ï‡ÈˆËÂÙ

© ÏÏ‡ ™allele∫®Â˙Â‡ Ï˘ ˙ÂÈ¯˘Ù‡ ˙ÂÈ¯ÏÂ˜ÏÂÓ ˙Â¯Âˆ ‰ÓÎ ÍÂ˙Ó ˙Á‡

˙ÂÈ‰Ï ÈÂ˘Ú ÏÏ‡ ÏÎ ÆÌÂÊÂÓÂ¯Î· ®ÚÂ·˜ ÌÂ˜ÈÓ·© ¯˙‡ Â˙Â‡· ÈÂˆÓ‰ ¨ÔÕ‚

Ï˘ ‰Â˘ ÈÂËÈ·Ï È‡¯Á‡ ‰È‰ÈÂ ¨ÌÈÈ˜Á ÌÈÒÈÒ· Ï˘ È„ÂÁÈÈ Ûˆ¯ ÏÚ·

‰È‰È  Ô‚‰  ÈÊ‡  ¨ÌÈÓÂ„  ÂÈ‰È  ÌÈÏÏ‡  È˘  Ì‡  Æ˙È˙˘¯Â˙  ‰ÂÎ˙  ‰˙Â‡

©  ËÂ‚ÈÊÂÓÂ‰homozygousËÂ‚ÈÊÂ¯Ë‰  Ô‚‰  ‰È‰È  ÌÈÂ˘  ÌÈÏÏ‡‰  Ì‡Â  ¨®

©heterozygousÆ®

‚ÂÒÓ  ‰ÈˆËÂÓ  ™Nonsense∫Ï˘  ÈË‚  „›Â˜Ó  ÈÂÈ˘Ï  ˙Ó¯Â‚‰  ‰ÈˆËÂÓ
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