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研究成果の概要（和文）：アスリートではACTN3遺伝子多型とスプリント/パワー系運動能力との関連が指摘され
るが、我々は一般人のRアレル（RR型，RX型）とXX型との間に静的筋力には差異を認めず（Azumaら，2021）、体
力テストにおけるスプリント/パワー系種目においてRアレル群が優位であることを示した（Matsuiら，2023）。
ただし、その効果量は小さく、エピジェネティックな効果との関連が示唆された（Kawamuraら，2024）。一方，
PNFストレッチングによって生じる筋腱複合体のメカニカルな変化はRR型の柔軟性に対して不利益を与えないこ
とも明らかにされた（Azumaら，2023；Azumaら，2024）．

研究成果の概要（英文）：Although an association between ACTN3 gene polymorphisms and sprint/power 
abilities has been reported in athletes, we found no difference in static muscle strength between R 
alleles (RR and RX types) and XX types in the general population (Azuma et al., 2021), but the R 
allele group was superior in sprint/power abilities in physical fitness tests (Matsui et al., 2023).
 However, the effect sizes were small, suggesting an association with epigenetic effects (Kawamura 
et al., 2024). On the other hand, mechanical changes in the muscle-tendon complex induced by PNF 
stretching were not found to be detrimental to RR-type flexibility (Azuma et al., 2023; Azuma et
al., 2024).
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研究成果の学術的意義や社会的意義
速筋線維に特異的に発現するACTN3遺伝子多型はアスリートにおけるスプリント/パワー系運動能力との関連が数
多く報告されてきたが、一般人の多型と運動能力との関連に関する報告は希少である。我が国におけるコホート
研究によれば一般人のRR型における柔軟性が低いことが指摘されるが、一般人の多型と体力全般との関連につい
ては海外報告にとどまる。我々の研究によって国内一般人の体力テストにおけるスプリント/パワー系種目と多
型との関連が認められたほか、エピジェネティックな効果によりACTN3の性質の発現が抑制される可能性が示唆
されたことから、余暇活動での運動選択や健康管理に活用し得る遺伝子解析の意義が認められた。

※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。



様 式 Ｃ－１９，Ｆ－１９－１（共通） 
 
１．研究開始当初の背景 
近年，同じ遺伝子配列でも，核のどこに遺伝子が局在するかで，発現量が全く異なることが明

らかになりつつある．すなわち，「遺伝子型」＝「形質」ではなく，同じ遺伝子型でもエピジェ
ネティクスにより，当該遺伝子の核がどの場所に局在するかによって遺伝子が発現する程度が
異なり，それに伴ってパフォーマンスに差が生じるほか，遺伝子解析の信頼性や解析結果に基づ
く適切な処置を後退させる原因となり得る．一般学生の ACTN3 遺伝子多型は運動の嗜好とは高
率では一致しないことを明らかにした Kawamura ら（2021）の報告もこのことを傍証するもので
ある．アスリートにおける ACTN3 遺伝子多型はスプリント/パワー系運動能力と関連することが
多くの報告で支持されている（Alfred, 2011; Kikuchi ら, 2014; Orysiak ら, 2014; Garatachea
ら, 2014; Yang ら, 2017），逆説的には ACTN3 遺伝子多型における RR 型もしくは RX 型で，且
つ，スプリント/パワー系運動能力が高い者がアスリートとしての status を得ているとも考え
られる．このような視点を明らかにする上で，非アスリート（一般人）を対象とした ACTN3 遺伝
子多型と運動能力の関係を調べることや，一般人の RR 型のエビジェネティクス的な解明の必要
性が求められる(Światowyら, 2021)． 
 
２．研究の目的 
「遺伝子型」＝「形質」ではなく，同じ遺伝子型でも遺伝子が発現する程度が異なるというエ

ピジェネティクスの視点を明らかにするためには，明らかな発現が認められてきたようなアス
リートを対象とするのではなく，一般人を対象とした運動能力について，スプリント/パワー系
能力だけでなく様々な運動能力を幅広く調べる必要があり，静的脚伸展筋力から算定する体重
支持指数（WBI）や体力テスト項目全般，筋の高度な手技に従うストレッチング効果を遺伝子多
型間で比較し，アスリートと同等な特性が認められるかどうかを明らかにすることや，エピジェ
ネティクスの証左となり得る DNA メチル化解析によって Homo-RR の遺伝子上流領域の CpG およ
び非 CpG のシトシンのメチル化の有無を明らかにすることを目的とした． 
 
３．研究の方法 
本研究では ACTN3 遺伝子多型と体重支持指数（WBI）の関連（n=64; Azuma ら, 2021），体力テ

ストとの関連（n=123; Matsui ら, 2023）を調べるため，18～21 歳の非アスリート男子学生を被
検者として実験を企図した．一方，また，Matsui ら（2023）の被検者からランダムに抽出した
RR 型 11 名および XX 型 10 名について，PNF ストレッチングの一過性効果を調査した（Azuma ら, 
2024）．PNF ストレッチングが RR 型と XX 型とで同一条件で与えられるべく，パートナーを介し
ない PNF ストレッチングシステムを開発し（Azuma ら, 2023），それが一般的な（パートナーを
介する）PNFストレッチングと同等の作用を与えることを21名の被検者によって検証した上で，
RR 型と XX 型間でストレッチング効果を比較した（Azuma ら, 2024）． 
ACTN3 遺伝子多型の分析は次の手順に従う．すなわ，Mills ら（2001）の手法にしたがい，R577X

のナンセンス変異を毛髪サンプルから，ゲノム DNA を抽出した後に R577X 部位を含むよう PCR に
より増幅，電気泳動，DNA 精製後，サンガー法により塩基配列を決定することで，被検者を RR
型，RX 型，XX 型の 3 群に分類した．なお，本研究は福井工業高等専門学校のヒトを対象とする
研究倫理審査委員会の承認を得ている（承認番号: R2-01, R3-3, R4-5, R5-3）．各々の研究にお
ける具体的方法を以下(1)～(4)に示す． 
 

(1) 体重支持指数（WBI） 
被検者は椅子に座り，ストレインゲージ式張力計

（YAGAMI, KE-D300）にて静的最大脚伸展力を計測され
た．張力計は被検者が膝を 90 度に屈曲した姿勢で片方
の足首部分にワイヤーを介して非伸縮性のバンドで固
定された（図 1）．計測前には軽い力で何度か練習を行わ
せ，その後，最大努力での静的脚伸展力を 2回計測した．
左右の順番は被検者によって無作為とし，左右それぞれ
大きい方の値を平均して最大脚伸展力とした．体重支持
指数（WBI）は最大脚伸展力を体重で除して求めた． 
 
(2) 体力テスト 
 体力テストは文部科学省新体力テストに従い，握力
（等尺性筋力），上体起こし（腹筋筋持久力），長座体前屈（柔軟性），反復横とび（敏捷性），20 
m シャトルラン（全身持久力），50 m 走（スピード），立ち幅とび（瞬発力），ハンドボール投げ
（巧緻性, 瞬発力）の 8項目（12～19 歳対象）をすべての被検者に対して行った(スポーツ庁, 
2022)．各被検者が 18 歳の時に計測されたデータを用いた．50m 走とハンドボール投げはいずれ
も筋パワーを評価する項目であるが，前者は走能力，後者は投能力が反映された筋パワーである
とみなせる(スポーツ庁, 2022)． 

図 1. 最大脚伸展力測定スキーム 



 
(3)PNF ストレッチング 

本研究では主要な傷害予防につながるストレッチング
を意図して hamstrings を対象筋とした．本研究では， 
PNF ストレッチングのいくつかの手法の中で最もシンプ
ルな手技である Hold relax (HR)を採用した．HR は標的
筋の筋収縮によってゴルジ腱器官が伸長を感知すること
で生じる自己抑制(Ⅰb 抑制)を利用した手技である
（Hindle ら, 2012）．被検者は仰臥位での straight leg 
raise (SLR)による HR を Azuma ら(2023)が開発した PNF
ストレッチングシステムを用いて行った．HR の手順は，
一般的に，被検者は仰臥位で膝を伸ばしたまま痛みを感
じる手前まで左脚を挙上させ(SLR)，その状態で 10 秒間
の予備伸長を行う（図 2, a）．次にハムストリングスの
等尺性収縮を 6 秒間行い（図 2, b），その後，筋を弛緩
させて痛みを感じる手前までさらに脚部を挙上させる．
脚の挙上ならびに予備伸長時と等尺性収縮時の脚の保持
についてはパートナーが行うべきところ，PNF ストレッ
チングシステムを用いて被検者自らの操作で PNF ストレ
ッチングを実施した（システムは被検者の大転子がモー
ターの回転中心となるように配置された．）すなわち，被
検者は左脚を台座に乗せ，仰臥位のまま，スイッチ操作
で脚を挙上させ（図 2. c; 回転トルクにより受動的筋伸
長が可能），制動トルクによって予備伸長時と等尺性収縮
時に脚を保持させた．被検者はこのシステム使用前にあ
らかじめ HR の手順について指導され，それを十分に理
解していた．また，システム使用中，検者は被検者の傍
らで口頭でも手順を指示した．加えて，このシステムに

は危険時に実験を監視する検者が電源を遮断するためのブレーカも電源コンセント部に設置さ
れた（Azuma ら, 2023）． 
 
(4)DNA メチル化解析 
また，エピジェネティクス解析は，18～20 歳の非アスリート男子学生で ACTN3 の R577X 多型

で RR 型である 25 名について行った．被検者から提出された毛髪サンプルからゲノム DNA を抽
出し，バイサルファイト処理を行ったのち，ACTN3 遺伝子上流センス鎖 480 塩基領域を PCR によ
り増幅を行った．非メチル化シトシンは全てウラシルに変換されるため，メチル化されたシトシ
ンを検出することができる．アガロースゲル電気泳動後，ゲルから DNA を精製しサンガー法によ
り塩基配列決定を行った（Kawamura ら, 2024）． 
 
４．研究成果 
(1)体重支持指数（WBI）と ACTN3 遺伝子多型との関係 
脚伸展筋力発揮には多型間の差異は認められず，このことはスプリント/パワー系能力が優位

とされる RR 型や RX 型アスリートにおいて力よりもスピードにその効果が認められるとする従
来の報告に一致した．一方，筋力発揮の身体資源である除脂肪量で除した相対筋力である WBI は
XX 型が RR 型や RX 型よりも有意に大きく，推論として，XX 型には遅筋線維が多いと仮定した場
合の遅筋線維の補償的な力発揮や ACTN2 を介したカルシニューリンの作用による補償的な筋力
発揮のほか，ミオグロビン系の筋（持久性遅筋）の機能的充実が重力に抗する筋活動を高め，結
果として WBI を大きくする可能性が示唆された． 
 
(2) 体力テストと ACTN3 遺伝子多型との関係 
RR 型と RX 型を一つのグループとみなした R-Allele 群と XX 群の間には，50m 走と立ち幅跳び

においてのみ有意差が認められた．すなわち，ラボテストでスプリント／パワー系アスリートに
観察されてきたような ACTN3 遺伝子多型（RR 型，RX 型）の特異性が一般男子学生のフィールド
テスト項目においても捉えられることが明らかになった．しかるに，ACTN3 遺伝子多型の分析は，
アスリートのみならず一般人にとってもスプリント／パワーに関連する動きへの適性を示す情
報として活用される可能性が示唆された．しかしながら，その効果量は小さく（Cohen's d < 0.5），
エピジェネティックな効果との関連が示唆された． 
 
(3) PNF ストレッチングと ACTN3 遺伝子多型との関係 
我が国におけるコホート研究（Kikuchir ら, 2014）によれば一般人の RR 型における柔軟性が

低いことが指摘されるが，この研究では PNF ストレッチングによって生じる高度な柔軟性の一
過性変化（筋腱複合体のメカニカルな変化）を RR 型と XX 型で比較した．その結果，Kikuchi ら
（2014）が報告するような一般人における ACTN3 遺伝子多型間の柔軟性の違いは認められず， 

図 2. PNF ストレッチング（HR） 
（PNF ストレッチシステムを利用） 



PNF ストレッチングによる hamstrings の一過性の伸長において ACTN3 の遺伝子多型は関連しな
いことを意味する．すなわち，PNF ストレッチングのような手技によって生じる筋腱複合体のメ
カニカルな変化は ACTN3 遺伝子を有する一般人の柔軟性に対して何ら不利益を与えず，そのト
レーニング効果も期待できると推察された． 
 
(4) ACTN3 遺伝子 RR 型の DNA メチル化解析 

RR 型一般学生 25 名の遺伝子上流センス鎖 480 塩基領域の DNA メチル化解析において，36%の
被検者にシトシンメチル化が検出され（図 3），エピジェネティックな効果により ACTN3 の性質
の発現が抑制される可能性が示唆された(Kawamura ら, 2024)．したがって，ACTN3 が RR 型であ
ればスプリント/パワー系，XX 型であれば持久系という，従来のエリートアスリートに観察され
たような画一的な傾向は，一般の非アスリートの学生には当てはまらない部分が多いと考えら
れた．すなわち，ACTN3 遺伝子の性質の発現は，アスリートの表現型より複雑であり，様々な補
完システムを持ち，その一つが DNA メチル化による発現調節の可能性であると推察される． 

 
(5) 総括 
ACTN3 は速筋線維（Type Ⅱ）に特異的に発現するタンパクであり，スプリント/パワー系スポ

ーツ選手に RR の遺伝子型が多く観察されるとともに，一般人や非鍛錬者では多型間においてそ
れらの運動能力に差異が認められないとされる（Santiago, 2010）．このことは，ACTN3 遺伝子
のいわゆるエピジェネティクスに関連するかもしれない（Światowy ら, 2021）．すなわち，一般
人には ATCN3 遺伝子がメチル化され，サイレンシングされている場合がアスリートに比べて多
い可能性が考えられる．逆説的にいうなら，メチル化されず，且つ，ACTN3 遺伝子本来の特性が
発揮され，高いスプリント/パワー系能力を発揮することができる者がアスリートとなり，結果
的としてスプリント/パワー系スポーツ選手の中に多くの RR 型が観察されるのかもしれない． 
我々の研究によって国内一般人の体力テストにおけるスプリント/パワー系種目と多型との関

連が認められたが，その効果量は大きくないことも明らかとなり，エピジェネティックな効果に
より ACTN3 の性質の発現が抑制される可能性が示唆された．余暇活動での運動選択や健康管理
に活用し得る遺伝子解析の意義が認められた． 
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