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研究成果の概要（和文）：一卵性双生児はよく似た顔をしていることから、ヒトの顔形状には遺伝要因が強く働
いていると考えられる。そこで本研究では、ゲノム情報と顔形状データを大規模に収集・解析することにより、
顔形状の個人差を規定する遺伝要因の解明をめざした。日本人ボランティアに対する測定会を実施し、双生児と
きょうだい合計186名について顔3D形状の測定とゲノム多型解析を実施した。これを用いて顔形状のさまざまな
部位における遺伝率を推定した。また、東北大学加齢医学研究所が収集した380名のゲノム多型解析を行い、頭
部MRI画像と合わせたゲノムワイド関連解析を進めた。以上によりゲノム・モンタージュ技術開発の基盤整備に
成功した。

研究成果の概要（英文）：Because most identical twins have similar looks, there seems to be strong 
genetic factors contributing to the human facial morphology. In this study, we aimed to reveal the 
genetic factors that determine the personal variation of faces by collecting and analyzing 
morphological and genetic data. We held events for measuring facial morphology by a 3D scanner and 
collecting DNA samples from Japanese volunteers including twins and siblings. Using the data for 186
 individuals, we predicted heritability of various parts of faces. We also examined genetic 
polymorphisms for 380 volunteers collected by IDAC of Tohoku University, and are carrying out the 
genome-wide association study of head MRI data. In this way, we succeeded in developing 
infrastructure for the study of genome montage technology.
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研究成果の学術的意義や社会的意義
本研究では双生児およびきょうだいの調査に基づく顔形状の遺伝率推定を行ったが、これは日本人集団について
は初めての試みであり、学術的な意義がある。また、現在進行中の顔形状に関するゲノムワイド関連解析の結果
を使えば、個人のゲノム配列から顔形状を推定するソフトウエアである「ゲノム・モンタージュ」を作成するこ
とが可能であり、将来は法医学分野をはじめとする社会の各方面での応用が期待される。



様 式 Ｃ－１９、Ｆ－１９－１、Ｚ－１９、ＣＫ－１９（共通） 
 
１．研究開始当初の背景 
 
 一卵性双生児はよく似た顔をしていることから、ヒトの顔形状の決定には遺伝要因が強く働
いていると考えられる。そのため、大規模なゲノム情報の解析を行うことができれば、ゲノム
情報から顔形状の予測を行う情報技術（ゲノム・モンタージュ）の開発が原理的には可能であ
る。しかし、その実現には多くの課題がある。第一に、複雑な顔面の形状を数値化して分析可
能な指標にする必要がある。さらに、形状に関する複数の指標に対して複数遺伝子座との関連
を調べるという多重検定の問題や、遺伝子座間だけでなく形状指標間の相互作用の問題に対処
しなければならない。この意味で、顔の形状予測は生命情報学におけるチャレンジングな問題
を提供している。こうした研究は海外でも始まっており、ゲノムワイド関連解析で顔形状に関
連するゲノム多型が同定されている。日本でも分担者の木村らが 750人の三次元顔面形状デー
タを取得してゲノムワイド関連解析を行い、一定の成果を挙げてきた。しかしながら、先行研
究も含め、顔面形態を規定する遺伝要因の全容解明には至っていない状況にある。 
 
２．研究の目的 
 
 本研究では、双生児を中心とする日本人ボランティアからゲノム情報と顔形状データを取得
し、計算機による大規模な関連解析を実施することにより、顔形状の個人差を規定する遺伝要
因の解明をめざす。これと並行して、東北大学加齢医学研究所が収集した頭部 MRI データと
ゲノム情報を解析し、顔形状に関わるゲノム多型の特定をめざす。以上の結果を使い、個人の
ゲノム情報から顔形状を予測するためのソフトウエア「ゲノム・モンタージュ」の開発をめざ
す。 
 
３．研究の方法 
 
 本研究は参加 4機関が連携・協力し、以下の課題１から課題３に分けて計画的かつ組織的に
実施する。 
【課題１】顔形状の遺伝性推定と関連ゲノム多型の探索： 分担者の安藤が代表をつとめる慶
應義塾双生児研究グループの協力により、同性の双生児の被験者を募集する。インフォームド
コンセントを得た後、顔形状を Artec社ハンディ型三次元デジタルスキャナで撮影し、同時に
口腔内細胞試料を得る。形状データの統計的な解析により、顔形状の遺伝率の推定を行う。ま
た、口腔内細胞試料については、国立国際医療研究センターの協力を得て SNP アレイによる
ゲノム解析を実施する。非血縁者のデータに分担者の木村が琉球大学で取得済みの測定データ
を合わせ、出身地による地域差を考慮しつつ全ゲノムワイド関連解析を行う。以上により顔面
形状に関連するゲノム多型を網羅的に同定する。 
【課題２】MRIデータを用いた頭顔部形状解析と全ゲノム関連解析： 東北大学加齢医学研究
所にて収集された大規模脳MRIデータを用いて、ボリュームレンダリングにて頭顔部形状（軟
部組織を含む）を再構成し、顔面形状の三次元的な解剖学的標準化を行って全ての頭顔部画像
を一元的に扱うための変形パラメータを取得する。その上で頭顔部の各領域における遺伝要因
の影響を明らかにするため、ゲノム多型データとの関連解析を実施する。以上により、ゲノム
情報から顔形状を予測するための基礎データを整備する。 
【課題３】「ゲノム・モンタージュ」の開発： 上記課題の成果を使い、個人のゲノム多型のデ
ータから顔形状を予測するソフトウエア「ゲノム・モンタージュ」を開発する。関連解析によ
って表現型への効果が認められた全ての SNPs について、表現型への効果の大きさを計算し、
その全てを相加的に評価して表現型を予測する。ベイジアン法や、ニューラルネットを活用す
る方法を試みる。 
 
４．研究成果 
 
 顔形状の遺伝率推定（課題１）については、双生児ボランティア等に対する測定会を合計 7
回開催し、一卵性 53組、二卵性ときょうだい(異性含む)40 組の計 93 組、191 名(年齢平均 33.25
歳、SD=5.9)の顔 3D 形状データおよび口腔内細胞試料を取得した。この形状データの一部を使
って、顔面上の 23ヶ所の特徴点の座標を決め、その距離や角度について遺伝率を計算した。そ
の結果、左右の目頭の距離などは 0.8 を超える高い遺伝率を示した。今後、全データを使った
詳細な遺伝率のマップを作成し、論文発表を行う。MRI データを用いた頭顔部形状解析と全ゲ
ノム関連解析（課題２）については、データ解析が順調に進行中である。東北大学で取得した
500 名の頭部 MRI 測定データに対して 3 次元標準化を行い、形状の比較を可能にした。また、
被験者380名分についてSNPアレイ解析を行い約65万ヶ所のゲノム多型データを得た。さらに、
加齢医学研究所の協力により追加で 1200 名の SNP アレイ解析データを得た。これらのデータを
合わせた関連解析が進行中である。ゲノムモンタージュの開発（課題３）は上記課題１と２を
完了した後に、ソフトウエア開発と論文発表をめざしている。後継プロジェクトにおいて、成
果を発表していきたい。 
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