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研究成果の概要（和文）：本研究の主目的は、ゲノムワイド関連解析や候補遺伝子アプローチにより、瞬発系・
パワー系運動能力および持久系運動能力を規定する遺伝子多型を同定することである。さらに、これらの多型の
生理機能を解明することが第二の目的である。ゲノムワイド関連解析から、日本人における瞬発系・パワー系運
動能力や持久系運動能力に関連する遺伝子多型を複数同定した。また、世界の筋力に関係する遺伝子多型を大規
模解析から明らかにし、それに関連する多型の一部は日本人においても筋線維組成にも関連した。また、候補遺
伝子アプローチから日本人の瞬発系・パワー系運動能力に関連する遺伝子多型や筋線維組成に関連する遺伝子多
型を複数明らかにした。

研究成果の概要（英文）：To date, over 200 genetic polymorphisms in both nuclear DNA and 
mitochondrial DNA (mtDNA) have been reported to be associated with physical performance and 
health-related fitness. However, most studies have been reported in European populations. In this 
study, we aimed to identify genetics polymorphisms that is associated with elite sporting 
performance, particularly in Asian populations. From genome-wide association studies, we identified 
several genetic polymorphisms that are associated with sprint/power or endurance performance as well
 as maximum oxygen uptake and muscle fiber type. We also identified several genetic polymorphisms 
that is associated with sprinting performance by using candidate gene approach. Moreover, we found 
sports performance-related polymorphisms, namely, ACTN3 R577X and ACE I/D, were associated with 
human muscle fiber composition.

研究分野： スポーツ科学
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様 式 Ｃ－１９、Ｆ－１９－１、Ｚ－１９、ＣＫ－１９（共通） 

１．研究開始当初の背景 
 基本的に同じ遺伝情報を共有する一卵性
双生児において、片方は短距離系種目で、も
う片方は長距離系種目でエリートアスリー
トとして活躍する選手をご存じであろうか。
双子が長距離走といった同じ種目で同じよ
うに高い競技力を発揮する場面を良く目に
するが、双子の片方は短距離系の種目でもう
片方が長距離系の種目で活躍する選手は稀
であるように感じる。ある特定のスポーツ競
技に対して毎日のようにトレーニングを積
めば、トレーニングを積まない人よりは上手
くなる。しかしながら、オリンピアンになる
といった一定のレベル以上の能力を発揮す
るには、その人の生まれながらに有する才能、
すなわち遺伝要因がその特定のスポーツ競
技に適性を示すか否かに左右されるだろう。 
長距離走やクロスカントリースキーとい

った持久的運動能力の指標である最大酸素
摂取量といった個人の特徴あるいは短距離
走やウェイトリフティングのような瞬発的
運動能力の指標である筋力といった個人の
特徴は、複数の遺伝要因と環境要因の交互作
用によって決まる多因子遺伝形質（複数の遺
伝子と環境因子の影響を受けて決まる形質）
であると考えられている。我々が最近行った
システマティックレビューによると最大酸
素摂取量や筋力の遺伝率はそれぞれ 67% 
(Miyamoto-Mikami et al, 2017) と 52% 
(Zempo et al, 2016)であった。また、スポー
ツにおける競技力の遺伝率は 66％であると
報告されている(De Moor et al, 2007)。この
ように、競技力やそれに関わる表現型の決定
要因として遺伝要因が強く影響しているこ
とは疑いの余地がない。 
 したがって、この遺伝要因を説明しうる具
体的な遺伝子多型を明らかにする必要があ
る。Ahmetov ら(2016)の総説によると、2014
年 12 月までに少なくとも 120 個の遺伝子多
型がアスリートの運動能力と関連すること
が報告されている。そのうち、77 個は持久系
運動能力に、43 個は瞬発系・パワー系運動能
力に関連するとされている。これほど多くの
遺伝子多型が運動能力に関連することが報
告されているが、研究間で一致した見解が得
られていない遺伝子多型や、異なる集団にお
いて再現性が確認されていない遺伝子多型
も多く存在する。特に、遺伝子多型の運動能
力に関連する影響が民族間で異なることが
報告されており(Wang et al, 2013)、将来的に
スポーツの現場において遺伝情報を活用す
ることを考えると、エビデンスレベルの高い
確かな知見を日本人において蓄積すること
が不可欠である。 
 
２．研究の目的 
 本研究の第一の目的は、ゲノムワイド関連
解析や候補遺伝子アプローチにより、瞬発
系・パワー系運動能力および持久系運動能力
を規定する遺伝子多型を同定することであ

る。さらに、これらの多型の生理機能を解明
することが第二の目的である。 
 
３．研究の方法 
3-(1)ゲノムワイド関連解析 
 瞬発系・パワー系および持久系運動能力を
規定する遺伝子多型を網羅的に解析するた
めに、国際大会出場経験のある短距離系スポ
ーツ選手 60 名および長距離系スポーツ選手
72 名、計 132 名をゲノムワイド関連解析の解
析対象とした対象とした。瞬発系・パワー系
運動能力ならびに持久系運動能力に影響を
およぼす遺伝的背景を明らかにするために
ゲ ノ ム ワ イ ド 関 連 解 析 (Genome-wide 
association study: GWAS)を実施した。すな
わち、HumanOmniExpress BeadChip を用いて
ヒトゲノム上に点在する 75 万種の遺伝子多
型を解析した。また、共同研究先である国立
健康・栄養研究所が解析した 506 名をコント
ロールして用いた。遺伝子解析用統計ソフト
JMP Genomics (SAS Institute)あるいはPLINK
を用いて瞬発系・パワー系および持久系の運
動能力を規定する遺伝子多型(tagSNP)を同
定する。また、再現性コホートにはロシア人
の 232 名アスリートを用いた。また、機能解
析として、一般成人男女 209 名のヒト骨格筋
サンプル（外側広筋）を用いて筋線維組成と
運動能力関連多型との関係を検討した。さら
には、600 名の一般成人において、最大酸素
摂取量と運動能力関連多型との関連を検討
した。これらに加えて、運動能力と関連する
とされる握力に関連するゲノムワイド関連
解析を実施し、それらの多型が運動能力や筋
線維組成におよぼす影響を検討した。 
 
3-(2)候補遺伝子アプローチ 
 瞬発系・パワー系運動能力に関連すると報
告されている、あるいは関連が予測される遺
伝子多型を解析するために、短距離系スポー
ツ選手 214名およびコントロール 804名を候
補遺伝子アプローチの解析対象とした対象
とした。解析する遺伝子多型は、瞬発系の運
動能力や速筋線維の割合と強く関連すると
報告されているアンジオテンシン II 受容体
タイプ 2 (Angiotensin II enzyme receptor 
type-2: AGTR2)の rs11091046 A>C 遺伝子多
型を解析対象とした。遺伝子多型の解析は
TaqMan SNP Genotyping Assay 法を用いた。
また、再現性試験としてロシア人ならびにジ
ャマイカ人短距離系スポーツ選手およびそ
れぞれのコントロールを用いた。民族の異な
る3群が瞬発系の運動能力に関連するか否か
については、各群でカイ二乗検定を実施、そ
れ ら の メ タ 解 析 を 実 施 し 、 AGTR2 
rs11091046A>C 多型の瞬発系・パワー系運動
能力におよぼす影響を検討した。 
また、瞬発系・パワー系運動能力ならびに

持久系運動能力に関するとして、もっともエ
ビデンスレベルの高い遺伝子多型である α
アクチニン 3 (alpha-actinin-3) R577X 多型



と ア ン ジ オ テ ン シ ン I 変 換 酵 素 
(Angiotensin I-converting enzyme: ACE) 
I/D 多型の筋線維におよぼす影響を検討した。 
 
４．研究成果 
4-(1)ゲノムワイド関連解析 
 運動能力に関連するマンハッタンプロッ
トを図 1に示した。瞬発系・パワー系運動能
力ならびに持久系運動能力に関連する遺伝
子多型のうち、染色体 1 番における
transforming growth factor beta 2 (TGFB2)
遺伝子領域内におけるA/G多型が運動能力に
関連する候補遺伝子多型として同定された
(P<10e-5)。すなわち G アレルが瞬発系・パ
ワー系運動能力にAアレルが持久系運動能力
に関連した。この遺伝子多型をロシア人アス
リートにおいても検討した。その結果、G ア
レルが持久系運動能力に Aアレルが瞬発系・
パワー系運動能力に関連し、日本人の知見と
は逆のアレルが競技特性に関連した。また、
このTGFB2遺伝子多型と筋線維組成の関連を
検討すると、日本人において瞬発系・パワー
系運動能力に関連したGアレルで速筋線維の
割合が高く、持久系の運動能力に関連した A
アレル遅筋線維の割合が高い傾向であった。
このように、TGFB2 遺伝子多型は運動能力に
関連する候補遺伝子多型であるが、民族間で
異なる可能性があることが示唆された。 

図 1．運動能力に関連するマンハッタンプロ
ット 
 
 日本人とロシア人のゲノムワイド関連解
析において共通して持久的運動能力に関連
する遺伝子多型がNCAA2遺伝子領域内で見つ
かった。この遺伝子多型は日本人とロシア人
の最大酸素摂取量や日本人とスウェーデン
人の筋線維組成とも関連しており、持久的運
動能力に強く関連することが示唆された。 
 また、握力に関連する大規模な GWAS を実
施した。約 20 万人を対象にマイナーアレル
頻度が0.1%以上の1千7百万多型を解析した
結果、握力と有意に関連する遺伝子多型が 16
種見つかった（P<10e-8）、しかしながら、こ
れらの遺伝子多型は瞬発系・パワー系運動能
力には1つも関連しなかった。しかしながら、
Transforming Growth Factor Alpha 遺伝子
(TGFA)に存在する多型は、筋線維組成にも関

連することが明らかになった。今後は握力を
構成する要因分析と運動能力におよぼす影
響について検討する必要がある。 
 
4-(2)候補遺伝子アプローチ 
 アンジオテンシン II 受容体タイプ 2 
(Angiotensin II enzyme receptor type-2: 
AGTR2)の rs11091046 A>C 遺伝子多型と瞬発
系・パワー系運動能力との関連を日本人、ロ
シア人、ならびにジャマイカ人アスリートに
おいて検討すると、日本人アスリートにおい
て、C アレルが瞬発系・パワー系運動能力と
関連した(P<0.05)。また、ロシア人、ジャマ
イカ人においても瞬発系・パワー系アスリー
トにおいてCアレルの頻度が高い傾向があり、
日本人、ロシア人、およびジャマイカ人の結
果を統合するためメタ解析を行うとCアレル
は瞬発系・パワー系運動能力に有意に関連し
た(P<0.01)。しかしながら女性においては有
意の差を認めなかった。このように AGTR2 遺
伝子多型は、男性において瞬発系・パワー系
運動能力に関連することが示唆された。 

図 2 瞬発系・パワー系運動能力と AGTR2 
A/C 遺伝子多型の関連 
 
 また、ヒト大腿広筋の筋バイオプシーサン
プルからミオシン重鎖アイソフォームを解
析すると明確な性差が認められた。女性の
MHC I 型の平均は 51％であり、男性の 42％と
比較して有意な高値を示した。また、αアク
チニン 3 (alpha-actinin-3) R577X 多型とア
ンジオテンシン I 変換酵素 (Angiotensin 
I-converting enzyme: ACE) I/D 多型の組み
合わせで、ミオシン重鎖アイソフォームタイ
プ Iおよび IIxを男性においてある程度予測
できることが明らかになった。しかしながら、
この2つの多型で女性の筋線維を説明するこ
とはできなかった。 

図 3 筋線維組成に影響する ACTN3 遺伝子の
R577X 多型と ACE 遺伝子の I/D 多型の組み合
わせの影響 



 
 本研究課題では、運動能力に関連する遺伝
要因、特に瞬発系・パワー系運動能力や持久
系運動能力に関連する遺伝子多型が日本人
においていくつか同定できた。個々の遺伝子
多型が運動能力に与える影響は大きくて
10％程度であり、複数の遺伝子多型が関わっ
ていると考えられる。したがって、複数の遺
伝子多型の複合的な影響を考慮しなければ
ならない。運動能力に遺伝要因が環境要因と
同程度かそれ以上関与することは多くの疫
学研究から明らかになっている。今後は、日
本人において、複数の遺伝子多型の交互作用
なども考慮しつつ核遺伝子多型とミトコン
ドリア遺伝子多型の両面から検討する。 
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