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研究成果の概要（和文）：　スポーツ外傷・障害は、過度なトレーニングや栄養不足といった環境要因に加え
て、遺伝要因の影響を受けて発生する。そこで本研究では、全ゲノム関連解析により、スポーツ外傷・障害の代
表例である靱帯損傷・筋損傷・疲労骨折に関連する遺伝要因の同定を試みた。その結果、疲労骨折で797種、筋
損傷において219、ならびに靱帯損傷で144種の多型を同定した。関連する多型が最も多かった疲労骨折について
検討すると、同定された遺伝子多型の中で、最も強く関連性が認められた遺伝子多型（P＜5.3×10-8）は、13番
染色体上のnon-coding領域であった。今後は、これらの遺伝子の機能についてさらに検討する必要がある。

研究成果の概要（英文）：　Sports related injuries occur due to the influence of genetic factors in 
addition to environmental factors such as training and diet. In the present study, we performed 
genome-wide association studies to identify genetic polymorphisms associated with ligament injuries,
 muscle injuries and fatigue fractures, which are typical examples of sports related injuries. As a 
result, 797 polymorphisms were identified for fatigue fractures, 219 in muscle injuries and 144 in 
ligament injuries. In the case of fatigue fracture, the most strongly associated genetic 
polymorphism (P<5.3×10-8) among them was a non-coding region in chromosome 13. Further extensive 
analysis are needed to conclude these associations.

研究分野： スポーツ遺伝学
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研究成果の学術的意義や社会的意義
　「競技力」は、「基礎体力」と「トレーニングで獲得した能力」の総和であり、スポーツ外傷・障害などによ
るトレーニングからの離脱は競技力に対して負に影響するだけでなく、時として選手生命さえも脅かすことがあ
る。このような背景から、スポーツによる傷害や疾病におよぼす遺伝子多型の解明の重要性が指摘されている。
なぜなら、スポーツ傷害・疾病を規定する遺伝子多型の解明は、アスリートにおける競技力の最大化やトレーニ
ング効果の適正化を図れる可能性がある。つまり、遺伝要因を加味した総合的観点からスポーツ外傷・障害予防
法を開発し、それを現場において活用することでスポーツ傷害の発生抑制に貢献できる可能性がある。

※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、研究者個人に帰属します。
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１．研究開始当初の背景 
 Malcolm Gladwell は、分野を問わず世界で活躍するために 10,000 時間の訓練が必要である
と述べている。いわゆる「1 万時間の法則」である。オリンピアンといったトップアスリートに
なるためには、自分の得意とするスポーツ種目を「選択」し、「継続」することが重要である。
実際、トップアスリートは、一般のアスリートより長い競技人生を送る。このような長い競技人
生を継続するためには、スポーツ外傷・障害に対して頑健であることが要因の 1 つとして挙げ
られるだろう。 
スポーツ外傷・障害は、過度なトレーニングや栄養不足といった環境要因に加えて、両親から

受け継いだ体質、すなわち遺伝要因の影響を受けて発生する。スポーツ外傷・障害は、年齢や性
別ならびに「遺伝」要因といった内的要因とトレーニングいった外的要因が影響して発生すると
いうモデルが提唱されている(Collins et al, 2010)。これまで、外的要因に関する検討は多く、そ
れが実際の現場において一定の成果をあげているものの、スポーツ外傷・障害の発生数は年々増
加している。例えば、スポーツ選手における肉離れといった筋損傷の発生率は 2001 年からの 13
年間で 4％ずつ増加し続けている(Ekstrand et al 2016)。つまり、現在行われている筋損傷予防
プログラムの効果は必ずしも十分であるとは言えない。したがって、遺伝要因を加味した総合的
観点からスポーツ傷害予防法を開発し、それを現場において活用することでスポーツ傷害の発
生抑制に貢献できる可能性がある。 
 
２．研究の目的 
 そこで本研究では、全ゲノムを対象とした網羅的遺伝子多型解析(ゲノムワイド関連解析)によ
り、スポーツ外傷・障害の代表例である靱帯損傷・筋損傷・疲労骨折に関連する遺伝要因の同定
を試みる。また、上記で同定した遺伝子多型と、各種スポーツ外傷・障害の背景因子である関節
弛緩性、筋硬度、骨密度などとの関連についての検討検討することを目的とする。 
 
３．研究の方法 
 対象は、本研究の調査に協力した 3,536 名の日本人アスリートであった。これらのアスリート
から遺伝情報の解析のために唾液採取ならびにスポーツ外傷・障害調査のためにアンケートを
実施した。 
唾液は、OraGnene DNA 抽出キットを用いて総 DNA を抽出し、東芝社製の全ゲノムを対象とし

た網羅的遺伝子多型解析システム・ジャポニカアレイを用いた 659,253 多型の解析に用いた。ま
た、疲労骨折に関わる要因については候補遺伝子アプローチを用いても調査した。調査対象の遺
伝子多型は TaqMan SNP Genotyping Assay 法で解析した。 
質問紙は、研究対象者の性別、年齢、身長、体重、これまでのスポーツ競技活動における競技

成績や外傷・障害の発生歴（重症度の高い順に 3つ）・時期・部位・内発的か外発的か・医師の
診断の有無を調査した。すべての研究対象者から遺伝情報の解析やアンケート調査の目的を十
分に説明した後、書面にて同意を得た。 
 
４．研究成果 
 調査に協力した 3,536 名のなかから疲労骨折経験者、筋損傷経験者、靱帯損傷経験者、スポー
ツ傷害未経験者の計 1,230 名を用いて、東芝社製の全ゲノムを対象とした網羅的遺伝子多型解
析システム・ジャポニカアレイを用いて 659,253 多型を解析した。その後、これまでヒト全ゲノ
ム約 30億塩基対の解析を終えている日本人 3,552 名をリファレンスパネルとし、インピュテー
ションすることにより 55,292,870 多型を抽出した。その後クオリティー・コントロールを実施
し、5,388,556 多型を本研究の関連解析に用いた。本研究で用いたサンプルサイズは、疾患研究
で用いられている数万人から数十万には及ばないためゲノムワイド関連解析でスポーツ傷害に
関連する遺伝子多型を抽出するための検出力が低いと考えられる。そこで本来用いられている
ゲノムワイド関連解析時に用いられる有意水準である P＜5×10-8 ではなく、P 値が 5×10-5 よ
り低い多型をスポーツ傷害に関連する候補遺伝子として定義し抽出した。 
 その結果、疲労骨折で 797 種（図 1）、筋損傷において 219、靱帯損傷で 144 種の多型を同定し
た。これらの多型は、互いに連鎖している多型もあったため、それぞれの遺伝子座において関連
が強かった遺伝子多型に絞り（総計 200 多型程度まで）、再現性試験を実施する予定である。 
 関連する多型が最も多かった疲労骨折について検討すると、遺伝子多型の影響度から推定さ
れる疲労骨折の遺伝率は、24.8%であることが示された。同定された遺伝子多型の中で、最も強
く関連性が認められた遺伝子多型（P＜5.3×10-8）は、13番染色体上の non-coding 領域であっ
た（図 2）。今後は、これらの遺伝子の機能についてさらに検討する必要がある。また、肥満関連
遺伝子 FTO rs1558902 T/A 多型と疲労骨折の関連について候補遺伝子アプローチを用いて検討
した。その結果、女性において、エネルギー摂取が高い AA 型を有する選手は、TA 型＋TT 型を有
する選手に比べて疲労骨折の受傷率が高い傾向であった（図 3）。また、この傾向は、月経周期
が正常の女性で顕著であった。 



 
図 1．疲労骨折に関連するゲノムワイド関連解析のマンハッタンプロット。 
 
 

 
図 2．疲労骨折に関連するゲノムワイド関連解析のトップ 10 多型。今度これらの多型が疲労骨
折に関連するかの妥当性検証のため再現性試験や機能解析が必要である。 
 
 

 
 
図 3．エネルギー代謝に関連する FTO 遺伝における rs1558902 T/A 多型が疲労骨折受傷率に及ぼ
す影響。女性において、エネルギー摂取が高い AA型を有する選手は、TA型＋TT 型を有する選手
に比べて疲労骨折の受傷率が高い傾向だった。 
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