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研究成果の概要（和文）：身長に関連するとされる21 SNPと、日本人身長との関連性について解析を行った。解
析したデータをもとに各SNPの効果Alleleをスコアとして換算し、身長と比較した結果、男性において弱い相関
関係を確認した。身長予測に応用した場合、男性ではスコア13以下で平均身長以下、スコア20以上で平均身長以
上である可能性が高いという結果であった。また先行した研究と合わせ、日本人女性は男性と比較して、身長関
連SNPの影響が低いことが示された。さらに正確な身長予測を行うには、性別による適応SNPの変更、また地域に
よる影響度の違いを考慮することが必要だと考えられた。

研究成果の概要（英文）：We analyzed the relationship between 21 SNPs and Japanese adult height. Each
 SNP was converted to a score and compared with height. As a result, a weak correlation was 
confirmed in men. Male human height predictions were below average height with a score of 13 or less
 and above average height with a score of 20 or higher. To make more accurate human height 
predictions, it is necessary to take into account changes in adaptive SNPs by gender and differences
 in impacts by region.

研究分野： 法医学
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  １版

令和

研究成果の学術的意義や社会的意義
本研究によって得られた知見は、DNA情報からヒトの外的身体的特徴を予測できる可能性を示すものである。こ
の分野が発展することで、犯罪捜査における容疑者推定や、白骨や古代骨のDNA から身体的特徴を予測するな
ど、様々な応用が可能であり、法医学において将来重要な分野になると考えられる。
本研究によって得られた成果は、ヒトにおける高身長および低身長傾向を予測できる可能性を示す結果であっ
た。今後、このような解析が積み重なることで、DNAからの身長だけでなく、ひいては体格全体の予測を可能と
することに繋がると考えられ、本研究結果はその過程の一部を担うと考える。

※科研費による研究は、研究者の自覚と責任において実施するものです。そのため、研究の実施や研究成果の公表等に
ついては、国の要請等に基づくものではなく、その研究成果に関する見解や責任は、研究者個人に帰属されます。



様 式 Ｃ－１９、Ｆ－１９－１、Ｚ－１９（共通） 
１．研究開始当初の背景 
(1) 現行の DNA 型個人識別法は、試料と対象人物およびデータベースに登録された DNA 型の
比較によって特定を行うものであり、比較対象の存在しない場合は適応不能である。近年、DNA
情報から外部的に見える身体的特徴（externally visible characteristics：EVCs）を予測する Forensic 
DNA Phenotyping（FDP）が報告され 1)、容疑者不定、他の調査手段（STR 型検査など）が使用で
きない犯行現場サンプルの捜査において、有益な情報を提供できる可能性が示された。眼色や髪
色、髪の形質および男性脱毛パターンなどの FDP が報告され 1-3)、中でも眼色と髪色に関しては、
年齢可変的な髪色変化と中間系の眼色（緑系色）についての問題を残すのみとされる 3)。しかし、
これら FDP 研究は髪色や眼色、皮膚色など EVCs の差が大きいヨーロッパ地域の報告がほとん
どであり、日本を含むアジア地域での報告は数少ない現状である。 
 
(2) 現在、人類遺伝学領域においては Genome-wide association study（GWAS）の発展に伴い、身
体的特徴との関連性を示す遺伝領域および SNP が数多く報告されている 4,5)。NCBI 1000 Genomes 
Browser や GWAS Catalog 上には、疾患や身体的特徴に関連した遺伝領域・SNP 情報が多く示さ
れているが、実際にこれらの SNP を用いて身体的特徴を予測するという研究はほとんど行われ
ていない。これは現在の医学分野が悪性腫瘍・疾患に関する研究に主眼が置かれていること、ま
た翻訳領域突然変異による形質変化でもない限り 6)、実際に身体的特徴を予測することは容易で
はないこと、多数の関連した SNP 解析を行う専門的な知識が必要であることが挙げられる。 
 
(3) 日本を含むアジア地域でも通用する FDP を考える上で、体型は容易に想像できる身体的特
徴である。しかしながら、GWAS で報告された体型に関連する遺伝子領域は膨大な数存在してお
り 7,8)、地域的差異や生活習慣の影響からも体型の予測は非常に困難とされる。体型を決定する
要素の中でも生活習慣による影響が少なく、遺伝子の影響が 80%以上とされるのが身長であり、
近年の GWAS 研究において身長に強く関連する約 420 遺伝領域の報告があげられたが 9)、現在
までに身長を予測する FDP は報告されていない。 
 
２．研究の目的 
本研究は、日本人における DNA 情報と外見的身体特徴である身長との関連を解析し、日本人

における身長予測アプリケーションを開発することを目的としている。 
 
３．研究の方法 
(1) 血縁関係の無い、20 歳以上、65 歳未満の健常日本人ボランティア（n=152 名、男性 78 名、
女性 74 名）の身長測定およびアンケート調査を行い、口腔粘膜より DNA を抽出した。DNA の
抽出には QIAamp DNA Mini Kit（QIAGEN）を用いた。なお、本研究は東京慈恵会医科大学倫理
委員会の承認を得て行われた。 
 
(2) ヨーロッパ地域（以下「EU」と称する）において身長との関連が強く示された SNP のうち
12 SNP、また東アジア地域（以下「EA」と称する）において関連が強く示された 9 SNP が、身
長予測に適応可能かどうか検討を行った。 
 
(3) 各 SNP の Allele 解析には Multiplex PCR Kit（QIAGEN）および SNaPshot Multiplex Kit（Thermo 
Fisher Scientific）を使用し、2 つの地域毎の Multiplex PCR を作成した。Primer の作成には NCBI 
Primer Blast を使用し、Primer dimer の形成を避ける為 Auto Dimer v1 を用いて Primer 配列の確認
を行った。 
 
(4) 各 Allele および Genotyping 頻度の調査を行い、効果 Allele の保有数を換算したスコアの合
計値および身長差から算出した値により身長と SNP の相関関係の調査を行った。 
 
４．研究成果 
(1) SNaPshot Multiplex Kit による解析に
は、前段階において各 PCR 産物を混合する
方法と Multiplex PCR を用いて同時に増幅
する方法との 2 種の検討を行った。EU では
Multiplex PCRを用いる方法において若干の
蛍光強度のばらつきが見られたが、両者と
もに概ね良好な解析結果を得ることが出来
た（図 1）。 
 
(2) 効果 Allele 保有者の平均身長と、全体の平均身長（男性 172.44 cm、女性 158.41 cm）を比較
したところ、EU（12 SNP）では男性において 9 SNP で効果 Allele 保有者の身長が高い傾向が見
られたが、女性では 4 SNP でしか効果的な傾向は見られなかった。EA（9 SNP）では、男性で 5 
SNP、女性で 6 SNP で効果 Allele 保有者の身長が高い傾向が見られ、また男女に共通した SNP
で効果が見られる傾向が確認された。 

図 1 SNaPshot Multiplex Kit を用いた EU 12 
SNP の電気泳動図の 1 例 



 
(3) 各 SNP の効果 Allele をスコアとして換算して身長と比較した結果、男性 EA（9 SNP）では
相関係数 0.206、EU（12 SNP）では相関係数 0.212、また 21 SNP では相関係数 0.300 と全てにお
いて弱い相関を示す結果であった。女性で
は EA（9 SNP）で相関係数 0.210 と弱い相関
を示していたが、EU（12 SNP）では相関係
数が-0.088 と相関が無いという結果であっ
た。これらの結果は効果 Allele が逆（低身長
傾向）に作用した SNP もそのまま換算され
ており、男性において 21 SNP と少ない SNP
ながらも弱い相関を示せたことは充分な結
果だと考えられた。 
現在までの結果において、男性で 21 SNP を
用いて身長予測を行う場合、スコア 13 以下
であれば平均身長以下、スコア 20 以上であ
れば平均身長以上の可能性が高いとの予測
が可能であった（図２）。また保有 Allele に
よる平均身長差を算出し、身長予測モデル
を作成した（図３）。この場合、報告にある
SNP のみを考慮しており、効果 Allele が考
慮されていないため、効果が報告とは逆の
結果であっても正の相関方向に解釈され
る。しかし、地域特有な傾向が存在する場合
では結果が正しく反映される面も存在して
おり、慎重な判断が必要だと考えられた。ま
た、モデル作成サンプルとは別にテストサ
ンプルによる検証が必要であり、更に多くの
サンプルが必要となる。 
 
(4) 今後、身長に関連した SNP を用いて身長の予測を行う上で、男女に共通して作用する SNP
の選択、性別による適応 SNP の変更、また地域による影響度の違いを十分に考慮することが必
要だと考える。 
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図２ 21 SNP から算出された予測スコアと
身長との相関（男性） 

図３ 平均身長からの予測モデル 
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