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研究成果の概要（和文）：本研究ではアスリートの遺伝的な傷害リスクを明らかにすることを目的とした。エス
トロゲン受容体αをコードするESR1遺伝子上に存在するESR1 T/C多型（rs2234693）のCアレルを有する者では、
肉離れなどの筋損傷の受傷率が有意に低かった。また、エストロゲンの合成酵素であるアロマターゼをコードす
るCYP19A1遺伝子上に存在するCYP19A1 C/T多型（rs936306）のTアレルを有する者では、疲労骨折の受傷率が有
意に低かった。これらの検討結果から、エストロゲンの作用に関連するESR1遺伝子多型およびCYP19A1遺伝子多
型が、アスリートの傷害リスクに関連する可能性が示された。

研究成果の概要（英文）：The aim of the present study was to identify sport injury-related genetic 
polymorphisms in Japanese athletes. Because there was a sex difference in the incidence of sports 
injury, we focused on sex hormone-related genetic polymorphisms in the present study. We observed 
that the athletes with the C allele in the ESR1 rs2234693 exhibited a significantly lower risk of 
skeletal muscle injury as well as muscle stiffness, a risk factor for muscle injury, than those with
 the T allele. Furthermore, athletes with the T allele in the CYP19A1 rs936306 showed a 
significantly lower risk of stress fracture than those with the C allele. These findings suggest 
that estrogen-related genetic polymorphisms, namely ESR1 rs2234693 and CYP19A1 rs936306, are a 
possible predictor of sports injuries.

研究分野： スポーツ科学

キーワード： 遺伝子多型　ケガ　アスリート　肉離れ　疲労骨折　エストロゲン受容体　アロマターゼ
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令和

研究成果の学術的意義や社会的意義
アスリートにおいて、ケガが競技成績に悪影響を及ぼすことは明白であることから、ケガの発生を未然に防ぐ必
要がある。ケガのリスクは、年齢、性、遺伝といった内的要因とトレーニング、疲労回復、食事といった外的要
因により規定される。これまでに、外的要因に関する研究は数多く行われているが、内的要因に関する研究はほ
とんど実施されていなかった。本研究では、女性ホルモンであるエストロゲンの作用に関連する遺伝子多型が肉
離れなどの筋のケガや疲労骨折などの骨のケガに関連することを明らかにした。これらの研究成果は、遺伝子型
に基づいたアスリートの傷害リスクの把握や傷害予防プログラムの構築に寄与すると考えられる。

※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。



 

 

１．研究開始当初の背景 
 アスリートにおいて、ケガが競技成績に悪影響を及ぼすことは明白であることから、

ケガの発生を未然に防ぐ必要がある。ケガのリスクは、年齢、性、遺伝といった内的要

因とトレーニング、疲労回復、食事といった外的要因により規定される。これまでに、

外的要因に関する研究が多く行われ、スポーツ現場において実践されている。外的要因

に対するアプローチでは、指導者や選手が練習量や練習強度を調節することでケガの予

防に取り組む。しかし、この場合、各選手のケガに対する耐性（疲労耐性や回復力など）

の個人差を考慮していない可能性がある。事実、2016 年に報告された 13 年間の追跡研

究では、ケガの発症数は年間 4%ずつ増加していることが明らかにされた。このことは、

ケガの予防における内的要因の重要性を示唆しており、各選手の遺伝的なケガのリスク

を把握することで、ケガの発生を効果的に予防できる可能性がある。 
 女性と男性には様々な『性差』が存在するが、ケガの受傷率にも性差が存在する。例

えば、肉離れは女性よりも男性において受傷リスク高いことが明らかにされており、エ

ストロゲンが筋のケガに対して保護的に作用する可能性が示唆される。一方、女性にお

いて、閉経によって低下した骨密度がエストロゲン補充によって増加することが報告さ

れており、エストロゲンは疲労骨折などの骨のケガにも関連する可能性がある。エスト

ロゲンの作用は、その特異的な受容体であるエストロゲン受容体 α およびエストロゲン

合成酵素であるアロマターゼによって規定される。このことから、エストロゲン受容体

α およびアロマターゼをコードする遺伝子である ESR1 および CYP19A1 上に存在する

遺伝子多型は、アスリートにおける傷害リスクに関連する可能性がある。 
 
２．研究の目的 
 本研究では、エストロゲンの作用を規定する ESR1 および CYP19A1 遺伝子上の一塩

基多型に着目して、アスリートにおけるケガの遺伝的背景を明らかにすることを目的と

した。 
 
３．研究の方法 
日本人のトップレベルアスリート 1311 名を対象として、質問紙による競技歴、傷害歴

の調査、および DNA 抽出用の唾液サンプルの採取を行った。対象者は様々な種目に従

事する男性アスリート 868 名および女性アスリート 443 名であり、対象者全員が全国大

会もしくは国際大会への出場歴を有している。本研究では、肉離れを含む筋のケガであ

る筋損傷および骨のケガである疲労骨折に着目して分析を行った。また、筋損傷の危険

因子である筋スティフネスと遺伝子多型の関連を検討するため、剪断波エラストグラフ

ィーを用いて若年の男女 261 名の筋スティフネスを評価した。さらに、若年男性 167 名

を対象として、血中エストラジオール濃度の関連を検討した。それぞれの実験において、

対象者から DNA 抽出用の唾液サンプルの採取を行い、DNA サンプルの抽出を行った。

その後、TaqMan法を用いて、ESR1 T/C（rs2234693）および CYP19A1 C/T（rs936306）
多型の解析を行った。全ての実験は、倫理委員会において承認を得ており、対象者から

インフォームドコンセントを得た後に実施した。 
 
４．研究成果 



 

 

 先行研究において、ESR1 rs2234693 多型

の C アレルはエストロゲン受容体 α の発

現量を増大する可能性が報告されてい

る。また、CYP19A1 rs936306 多型の T ア

レルを有する閉経後女性は、C アレル保有

者に比べて血中エストラジオール濃度が

高いことが明らかにされている。しかし、

若年男性において CYP19A1 多型と血中エ

ストラジオール濃度の関連については未

解明であった。若年男性 167 名を対象と

した本検討により、CYP19A1 rs936306 多

型の TT 型を有する男性では、CC+CT 型を有する男性よりも血中エストラジオール濃

度が高いことが明らかとなった（図 1）。 
 次に、ESR1 rs2234693 多型および CYP19A1 rs936306 多型とアスリートの傷害歴の検

討を行った。本検討では、エストロゲンの作用が関連すると予想される筋損傷および疲

労骨折に着目した解析を行った。本アスリート集団において、医師の診断による筋損傷

の既往歴を有するアスリートは 133 名であり、疲労骨折の既往歴を有するアスリートは

146 名であった。先行研究において、ESR1 rs2234693 多型の C アレルでは、T アレルに

比べてエストロゲン受容体 α の発現量が高い可能性が報告されている。本研究におい

て、ESR1 rs2234693 多型の TT 型を有する者と比較して、C アレルを 1 つ有するごとに

筋損傷のリスクが低下することを明らか

にした（オッズ比：0.70, 95%信頼区間：

0.53−0.91, P < 0.008）。また、筋損傷の危険

因子として筋が硬いこと、すなわち筋ス

ティフネスが高いことが挙げられるが、

我々は若年男女 261 名を対象とした検討

において、ESR1 rs2234693 の C アレルを

有する者では T アレルを有するものに比

べて、ハムストリングの筋スティフネス

が低いことを明らかにした（図 2）。これ

らの結果から、ESR1 T/C（rs2234693）多型は、筋スティフネスを介してアスリートの筋

損傷のリスクに関連する可能性が示された。 
一方、CYP19A1 rs936306 多型の TT 型では血中エストラジオール濃度が高いことを明

らかにしたが、アスリートにおいて CYP19A1 多型の CC 型を有する者では T アレルを

有する者よりも疲労骨折のリスクが高いことが明らかになった（オッズ比：1.32, 95%信
頼区間：1.02−1.72, P = 0.036）。興味深いことに、CYP19A1 多型と疲労骨折の関連は、男

性（オッズ比：1.45, 95%信頼区間：1.03−2.07, P = 0.032）および月経異常が認められる

女性（オッズ比：2.28, 95%信頼区間：1.08−5.16, P = 0.030）において顕著であり、正常

月経を有する女性アスリートにおいては有意な関連が認められなかった（オッズ比：

1.16, 95%信頼区間：0.77−1.75, P = 0.481）。正常月経を有する女性では、血中エストラジ

オール濃度が高いことが推察され、血中エストラジオール濃度が低い男性や月経異常を

 
図 1. CYP19A1多型と血中エストラジオール濃度 

 

図 2. ESR1多型と筋スティフネス 



 

 

有する女性において CYP19A1 多型が疲労骨折に関連する可能性が示された。 
 これらの研究成果から、エストロゲン受容体 α の発現量に関連する ESR1 rs2234693
多型および血中エストラジオール濃度に関連する CYP19A1 rs936306 多型は、日本人ア

スリートの傷害リスクに関連する可能性が示された。 
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