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研究成果の概要（和文）：スポーツ選手にとって靱帯損傷などの故障は人生設計の変更を伴う重大事件であるが、現在
までにそれら受傷しやすさを予測するような遺伝子は発見されていない。今回、靱帯損傷などの故障リスクを予測し予
防することを目的として、本学運動部99名を対象にスポーツや筋肉に関わる遺伝子型検査およびアンケート調査を実施
した。その結果ACTN3遺伝子の577Rは577Xよりも有意に筋疾患歴を持つことが判明した。この結果より、ACTN3遺伝子多
型を調べることで自身の受傷リスクが分かる可能性が示唆された。今後この結果をもとに、筋疾患を回避するためのト
レーニング方法を検討していく予定である。

研究成果の概要（英文）：Sports injuries can become serious impairments for all athletes. Most notably, 
female athletes are at higher risk than men for sports injury, for example, anterior cruciate ligament 
(ACL) disorder. However, there is currently no genetic marker to determine if a female athlete harbors a 
predisposition for muscle trauma. Hence, we performed single nucleotide polymorphism genotyping of the 
α-actinin-3 (ACTN3) in 99 young female athletes who had been injured during a sports activity, and we 
compared the occurrence of muscle traumas with the genotypes using the chi-square test. For the ACTN3 
577R allele, the subjects who had non-contact muscle injury had a marked increase in frequency (p-value = 
0.0015; odds ratio = 2.52). The significant increase in non-contact muscle injury related to ACTN3 577R 
alleles suggests that ACTN3 is likely to be involved in muscle strain and that non-contact muscle injury 
might occur due to the presence of this allele.

研究分野：分子生物学

キーワード： スポーツ科学　トレーニング科学　遺伝子解析
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１．研究開始当初の背景 
スポーツ競技による成果・成績には様々な
要因が影響を与える。日頃のトレーニングや
体調管理はもちろんのこと、それ以外にも多
くの生物学的あるいは環境条件等があげら
れるが、遺伝的背景もその主要な要因の一つ
であると考えられている。 
骨格筋におけるα－アクチニンタンパク
質には、α－アクチニン 2 (ACTN2)および α
－アクチニン 3 (ACTN3)という二つの種類が
存在しているが、このうち ACTN3 タンパク
質は、ヒト骨格筋では速筋線維中にしか発現
しないという特徴を持っている。また、
ACTN2 タンパク質よりも構造が頑健である
と言われており、速筋線維を動員するような
高い筋出力において様々なメリットをもた
らすと考えられている。この ACTN3 遺伝子
型には、RR、RX、XXという 3つのタイプが
存在し、X型の遺伝子配列をもつ人は、ACTN3
タンパク質を作り出すことができないため、
ACTN2タンパクが肩代わりすることにより、
筋線維としての機能は維持されている。近年、
海外の研究グループが、ある世界選手権レベ
ルの競技者集団の ACTN3 遺伝子型分布を調
べた結果、短距離走などの瞬発力系種目では
RR 型および RX 型を持つアスリートの割合
が高いことを報告した。また逆に持久性種目
の選手では、XX 型の割合が多いことも発見
した(Am. J. Hum. Genet.2003, 73:627–631) 。こ
の結果は、ACTN3 遺伝子型を調べることが、
瞬発力系種目型および持久型という二つの
競技種目への適性を判断する材料になるか
もしれないことを意味している。自分の競技
適性をあらかじめ知ることができれば、その
事実を自分の練習項目に取り入れることに
よって、より効果的なトレーニングを行うこ
とができると考えられる。 
 研究代表者の所属する武庫川女子大学に
は健康・スポーツ科学部があり、前年度にバ
スケットボール部員 49 名を対象として
ACTN3遺伝子検査を実施してきた。バスケッ
トボールは瞬発力も持久力も必要とされる
競技であるが、バスケットボール部員の
ACTN3遺伝子の分布は、Rアリル頻度に比べ
Xアリル頻度が多い結果となった。ここで興
味深いことに、バスケットボール部員で RR
型と判定された 9名のうち 5名は靭帯断裂な
どで負傷しているという事実を得た。逆に、
RX型、XX型をもつ選手には負傷者はいなか
った。RR 型は速筋線維タイプで筋肉の収縮
が速く収縮力は強いが、筋肉が疲労しやすい
と言われるため、筋力トレーニングを過度に
行うと筋疲労により筋肉を痛めやすくなる
と考えられる。RR 型がより筋肉を痛めやす
いということが示唆されれば、RR 型をもつ
選手に対しトレーニング内容の検討を行う
必要があると考えた。また一般人でも RR 型
と筋肉・靭帯損傷との関連性が考えられ、靭
帯損傷などの筋疾患のなりやすさの遺伝子
診断としても ACTN3 遺伝子が有用である可

能性が示唆された。 
 
２．研究の目的 
 スポーツ選手にとって靱帯損傷などの故
障は人生設計の変更を伴う重大事件である
が、現在までにそれら受傷しやすさを予測す
るような遺伝子は発見されていない。もし受
傷リスクが予測できれば、事前にトレーニン
グの計画を工夫し、より故障の起こりにくい
内容で鍛えることが可能となる。今回、靱帯
損傷などの故障リスクを予測し予防するこ
と、そして個人の筋特性を知ることでより効
果的なトレーニングを行うことを目的とし
て α-actinin 3（ACTN3）遺伝子などのスポー
ツ関連遺伝子検査およびアンケート調査、体
力測定を実施することとした。今回、研究代
表者の所属機関ならびに大阪大学医学部付
属病院（阪大病院）との共同研究において、
コホート研究ならびにケース・コントロール
研究を推進することとした。 
 スポーツ関連遺伝子には主に ACTN3 遺伝
子のほか、持久力と関連があるといわれてい
るアンギオテンシン変換酵素 (ACE) 遺伝子、
省エネルギー特性と関連があるといわれる
脱共益たんぱく質 (UCP) 遺伝子などの多型
も報告されている。遺伝子検査においては、
初年度は ACTN3 遺伝子のみを解析するが、
次年度以降はそれらを含めたスポーツ関連
遺伝子が、実際にどういった表現型（運動能
力）と関連性があるのかも検討する予定であ
る。 
【１．健康スポーツ科学部学生によるスポー
ツ体質検査（コホート研究）】 
本校には健康・スポーツ科学部があり、学生
自身がアスリートであるとともに、学校・企
業・地域社会で活躍できる優れたスポーツ指
導者を目指して勉学に励んでいる。その中で
特に運動部に所属している学生は、一般の学
生に比し運動に対するモチベーションも高
く、その技術も優れている。そのため運動部
に所属する学生に筋疾患などの既往歴を調
査することと、その遺伝子型を比較すること
が、ACTN3遺伝子＝筋疾患の遺伝子マーカー
として有用であることの証明への第一歩と
考えた。本学の健康・スポーツ科学部新入生
のうち年間約 100名の学生が運動部に所属し、
陸上競技部だけでも現在約 68 名の在籍者が
存在するため、研究期間内には当該学生約
300 名程度のデータが得られると考えられる。
まずはアンケート調査を行い筋疾患の既往
歴を調べ、ACTN3 遺伝子型との比較を行う。
また、このとき同時に体力測定を実施し、体
力測定結果と ACTN3 遺伝子型との比較も行
う。 
 対照群として、本学薬学部の学生約 200名
も同様に遺伝子検査及びアンケート調査を
行い、日ごろ運動を行っていない学生におい
ても靱帯損傷などの筋疾患の起こりやすさ
について検討する。調査後の学生の筋疾患追
跡調査や、毎年の入学学生のデータを収集し



て統計的に集計することなどを考慮し、約 3
年間の研究期間を計画した。 
【２．靱帯損傷等の筋疾患の危険予測診断
（ケース・コントロール研究）】 
 さらに ACTN3 遺伝子が筋疾患と直接関連
性があるかどうかを調査するため、ケース・
コントロール研究を実施することとした。 
 今回大阪大学医学系研究科整形外科学と
共同研究を行い、阪大病院に通院する筋疾患
患者を対象として ACTN3 遺伝子検査を実施
する。阪大病院の整形外科にはスポーツ外来
が存在し、数多くの靱帯損傷を含む筋疾患患
者が来院する。筋疾患患者から唾液（口腔粘
膜細胞）もしくは血液を採取し、遺伝子検査
を行う。この結果と健常人を比較し、筋疾患
と関連性があるかどうか、また特にどの筋疾
患と有意に関連しているかの検討を行う。阪
大病院では年間 100例の筋疾患患者の手術を
行っているため、入院患者は年間 100例、通
院患者を含めると年間数百例に及ぶ。また筋
疾患患者の臨床情報は詳細に管理されてお
り、より臨床的な研究結果が得られるものと
期待している。 
 
３．研究の方法 
(1)平成 24年度 
 本校には健康・スポーツ科学部があり、学
生自身がアスリートであるとともに、学校・
企業・地域社会で活躍できる優れたスポーツ
指導者を目指して勉学に励んでいる。その中
で特に運動部に所属している学生は、スポー
ツ競技やトレーニングに対するモチベーシ
ョンも高く、より本研究に協力してくれるも
のと期待できる。初年度は、在籍している 1
年生～4 年生の運動部員約 200 名を対象に遺
伝子検査 (I) 及び、アンケート調査 (II) 
を実施し、同時に体力測定 (III)も実施する。 
(I) 遺伝子検査は、インフォームドコンセン
トに同意した学生に唾液を水溶紙に添加し
てもらい、その水溶紙を風乾した後使用する。
研究代表者グループは、毛根、乾燥ろ紙唾液
(口腔粘膜)などの生体サンプルを DNA 抽出
することなく直接 PCR に使用して特定の遺
伝子を増幅し、制限酵素反応で一塩基変異
(SNP: Single Nucleotide Polymorphism)部位を
断片化して検出する PCR-RFLP (Restriction 
Fragment Length Polymorphism) による SNP
タイピング法を開発した（特願 2009-018431: 
特定遺伝子を検出する方法、および毛根ダイ
レクト Duplex ASP-PCR 法に関する論文：
Hayashida et al. Anal. Sci. 2009）。これにより簡
便性と正確性の両方を兼ね備えた実験法を
確立することができた。また実際のサンプル
を用い、300 サンプルの解析で間違い無し、
すなわち 99.7 ％以上の正解率を達成するこ
とを可能にした(Anal. Sci. 2010 26:503-505) 。
本手法を用い、PCR-RFLP法もしくは TaqMan
法により、遺伝子の多型解析を行う予定であ
る。 
(II) スポーツ体質検査アンケートの内容は

以下のとおりである。 
 ① スポーツの頻度  
 ② スポーツの実施年数と内容  
 ③ スポーツ実施時の負傷の有無 
 ・負傷の種類 

・ 負傷の状況  
 ④ スポーツ以外での負傷の有無 

・ 負傷の状況 
・ 負傷の種類 

 ⑤ 短距離・長距離走の得手・不得手 
 ⑥ 筋肉の疲れやすさ 
 ⑦ 筋肉のつきやすさ 
 本アンケートにより、靱帯損傷などの筋疾
患の既往歴や筋肉のつきやすさ、短距離系と
持久系のどちらが得意か等の情報を得る。 
(III) 同時に体力測定も実施する。これは筋
疾患とは直接関わりは持たないが、ACTN3遺
伝子型のタイプが、実際にどこまで遺伝子型
と表現型との関連性があるのかを知る一助
となる。 
 
４．研究成果 
 健康スポーツ科学部生によるスポーツ体
質検査として、初年度より運動部員約 100名
を対象に遺伝子検査及び、アンケート調査を
実施し、同時に体力測定も実施した。2 年目
までに ACTN3 遺伝子および他の筋肉関連遺
伝子である ACE、UCP1、UCP2、UCP3遺伝
子の多型解析を行い、この結果とアンケート
結果との相関を検討するために統計解析を
行った。その結果、肉離れ及び腱断裂におい
てACTN3の 577R多型を持っている人で有意
に受傷歴 (p値 = 0.0015; オッズ比 = 2.52)
があり、ACTN3 577Rが受傷しやすさのリス
クファクターであると考えられた。最終年度
ではこの結果をまとめ、海外雑誌である
Journal of Molecular Biomarker & Diagnosisへ
投稿し掲載された。また遺伝子診療学会にて
発表も行った。 
 最終年度はまた、トレーニングに関する新
たなリスクファクターの検索も行った。カル
ニチンパルミトイル基転移酵素 2（CPT2）遺
伝子の F352C多型において、変異型は熱中症
の重篤化を招くと言われている。現在までに
急性脳症等を含む重篤患者にて、この変異率
が有意に高いという報告があったが、今回、
一般人においても重篤化との関連性につい
て調査した。本学学生 150名において、CPT2
遺伝子多型の調査を行い、同時にアンケート
調査も行った。 
 アンケート内容は以下のとおりである。 
 ①インフルエンザの罹患歴 
 ①-2 （罹患歴があった場合） 
   熱が下がりにくかったかどうか 
 ② 暑さへの弱さ 
 ③ 熱中症への罹患歴 
 ③-2 （罹患歴があった場合） 
   点滴治療（重症化）の有無 
 ④ 日頃熱が下がりにくいかどうか 
 この結果より、③の「今までに熱中症にか



かったことがあるか否か」の質問に対し、変
異型を持っている人で有意に高い結果とな
り (p値=0.0225) 、変異型の CPT2遺伝子は
熱中症発症時の重症化だけでなく、熱中症の
発症を引き起こしやすいのではないかと考
えられた。 
 これらの結果をトレーニングに活かして
いくため、今後健康スポーツ科学部と協力し
てトレーニング方法を考えて行く予定であ
る。 
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