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研究成果の概要（和文）： 

本研究課題の主要な目的は、世界と日本のエリートスポーツ選手の競技力に関連する新規の

ミトコンドリアおよび核遺伝子多型を探索することであった。ケニア人長距離走選手、ジャマ

イカおよびアメリカの短距離走選手および日本の瞬発系/パワー系および持久系トップアスリ

ートを対象に、ミトコンドリア DNA の全塩基配列の決定および約 75 万の核遺伝子多型を解析

ターゲットとする全ゲノム関連解析により、世界および日本のアスリートの運動能力に関連す

る遺伝子多型を多数同定した。なかでも、日本人の短距離走選手および中長距離選手を対象と

したゲノムワイド関連解析から、運動能力に関連する新規の遺伝子多型を 5 種同定した。 
 
研究成果の概要（英文）： 
 The present study was to identify genetic polymorphisms which were associated 
with elite sprint/power and/or endurance athlete status in world class athletes of 
Kenya, Jamaica, US, and Japan. We found that mitochondrial haplogroups were 
associated with elite endurance athlete status in elite Kenyan and Japanese athletes, 
also found intriguing associations between mitochondrial haplogroups with 
sprint/power athlete status in elite Japanese and African-American athletes, and with 
muscle power in Japanese non-athlete individuals. A genome-wide association studies 
(GWAS) was performed in elite sprint/power and endurance athletes of Jamaican and 
Japanese. In Japanese athletes, frequencies of each polymorphism between 
sprint/power and endurance athletes were compared using Chi-square tests. Among 
750,000 genetic polymorphisms, 5 allele frequencies differed significantly (p<0.00001) 
between groups. 
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１．研究開始当初の背景 
 トップアスリートの“核”遺伝子多型がオ
ーストラリアやヨーロッパを中心に解析さ
れている。その代表的な多型として、血圧調
節などに関与するアンジオテンシン変換酵
素遺伝子の挿入/欠失多型(Montgomery et al, 
Nature, 1998)や筋 Z 膜とアクチンの結合力
に 関 与 す る α ア ク チ ニ ン 遺 伝 子 の
Arg577Ter 多型がある(Yang et al, Am J 
Hum Genet, 2003)。これらの多型は、運動
能力に関連すると推察されるが、これらの遺
伝子多型のみで運動能力におよぼす遺伝要
因を説明できない。また、これまでの運動能
力に関連する知見については、Med Sci 
Sports Exer に毎年レビューされているが、
これらの知見は特定の候補遺伝子アプロー
チによって解析された結果であり、ゲノムワ
イドに解析した研究ではない。核およびミト
コンドリア遺伝子(mtDNA)多型の網羅的解
析は、真の候補遺伝子多型を見いだすために
重要である。 
 また、ミトコンドリアは、核とは別に独自
の DNA (mtDNA)を持つ。核 DNA が 30 億
塩基対であるのに対し、mtDNA は 16,569
塩基対と小さいが、ミトコンドリア電子伝達
系の機能的に重要な部位をコードしている。
したがって、mtDNA 多型は、ミトコンドリ
アにおけるエネルギー代謝系に何らかの変
化を生じさせ、身体運動能力に関連すると考
えられる。 
 今回、ケニア・エチオピアにおける世界の
トップランナーの mtDNA“全”塩基配列を
決定し、代謝系の能力に関連した mtDNA 多
型を探索するとともに、mtDNA の制御領域
解析で分類したハプログループの責任遺伝
子を探索する。次に、西アフリカを起源とす
るジャマイカ・アメリカ合衆国における世界
のトップスプリンターのmtDNA全塩基配列
も決定する。ミトコンドリアは活性酸素を発
生し、細胞障害を引き起こすので、ある種の
mtDNA 多型がトレーニングなどによる筋損
傷の程度を規定している可能性がある。日本
におけるトップアスリートにおいては、申請
者らが既に東アジア人用に構築している
Luminex 法を用いたミトコンドリアハプロ
グループの解析により、一般日本人および世
界のトップアスリートと比較し、日本人アス
リートの遺伝的特性を同定する。 
 
２．研究の目的 
 世界および日本のトップアスリートの核
遺伝子およびmtDNA多型をゲノムワイド関
連解析および塩基配列決定法により網羅的
に解析し、筋・骨格系や循環器系・代謝系の
能力などを規定する遺伝子特性を明らかに
する。この解析から、運動能力と関連する遺

伝子多型を明らかにし、関連遺伝子をターゲ
ットにした運動パフォーマンス向上のため
のトレーニング方法開発の基礎を築く。 
 
３．研究の方法 
対象：世界のトップアスリートとして①ケニ
アの長距離走選手および②ジャマイカおよ
びアメリカの短距離走選手を対象とした。③
日本人は、主に瞬発系/パワー系を専門とす
る選手および持久系を専門とする選手を対
象とした。 
 
方法： 
(1)運動能力に関連する mtDNA 多型の網羅的
探索：アスリートの血液および唾液から総
DNA を抽出し、直接塩基配列決定法を用いて、
アスリートの mtDNA全塩基配列または一部の
塩基配列を決定し、mtDNA 多型およびハプロ
グループを解析した。 
(2) 運動能力に関連する核遺伝子多型の網
羅的探索：瞬発系・パワー系および持久系運
動能力を規定する多型を網羅的に解析する
ため、全ゲノム関連解析を行った。全ゲノム
関連解析は、ヒトゲノム上に点在する 75 万
種の多型を網羅的に解析するイルミナ社の
HumanOmniExpress-12 BeadChip を用いた。 
 
４．研究成果 
(1)運動能力に関連する mtDNA 多型の探索：
①ケニア人において持久的運動能力に関連
する mtDNA 多型：mtDNA 多型のセットで規定
されるミトコンドリアハプログループ L0 は
持久系運動能力と関連することを既に報告
しているが、この L0 を規定する 4つの多型
を同定した。このうち、2つの多型は非同義
置換 3808A>G(Thr168Ala,NDDH 脱水素酵素サ
ブユニット 1遺伝子)および
15317G>A(Ala191Thr,チトクローム b遺伝子)
であった。したがって、これら 2つの多型は
ケニア人において持久的運動能力を規定す
る機能的多型として重要である可能性が示
唆された。 

②ジャマイカおよびアメリカの瞬発系/パワ
ー系運動能力に関連するハプログループ：ジ



ャマイカ人短距離走選手において、ミトコン
ドリアハプログループは運動能力との関連
性は認められなかった。一方、アメリカの短
距離走選手において、ミトコンドリアハプロ
グループ Non-L 型（アフリカ系以外のハプロ
グループ）が短距離走の運動能力に関連して
いた。 
③日本人のトップアスリートに関連する
mtDNA 多型およびハプログループ：ミトコン
ドリアハプログループ Fの頻度は、コントロ
ール群に比較して瞬発系／パワー系の選手
群で有意に高かった。また、ハプログループ
G1 の頻度は、コントロール群に比較して持久
系／ミドルパワー系選手群で有意に高かっ
た。この研究により mtDNA が持久系／ミドル
パワー系運動能力だけでなく、瞬発系・パワ
ー系運動能力とも関連する可能性が世界で
初めて示された。我々はこれまでに 692 例の
mtDNA 全塩基配列を決定しており(Tanaka et 
al. Genome Res, 2003)、その解析をもとに、
ハプログループ F と G1 を規定するアミノ酸
置換を伴う多型の推定を試みた。mtDNA にお
ける蛋白コード領域の 3個の多型は、ハプロ
グループ G1 を規定しており、そのうち 2 つ
の多型、すなわち、15323G>A (チトクローム
b、Ala193Thr)および 15497G>A (チトクロー
ム b、Gly251Asp)は、アミノ酸置換を伴う多
型であった(図 4)。これらの多型はいずれも
ミトコンドリア電子伝達系の複合体 IIIで検
出される多型であった。おそらく複合体 III
の何らかの変化によりミトコンドリアのエ
ネルギー産生系の機能に影響を及ぼしてい
ると考えられる。また、蛋白コード領域の 10
個の多型は、ハプログループ Fを規定してお
り、そのうち 3つの多型、すなわち、10609T>C 
(NADH脱水素酵素サブユニット 4L、Met47Thr)、
12406G>A (NADH 脱水素酵素サブユニット 5、
Val241Ile)、および 13928G>C (NADH 脱水素
酵素サブユニット 5、Ser531Thr)はアミノ酸
置換を伴う多型であった。これらの多型はい
ずれもミトコンドリア酸化的リン酸化系の
複合体 Iで生じる多型であった。 

(2)運動能力に関連する核遺伝子多型の探索 
②ジャマイカ人瞬発系/パワー系運動能力に

関連する核遺伝子多型：解析した 643,019 遺
伝子多型の頻度をカイ二乗検定で比較する
と、34 遺伝子多型は、アスリート群と一般人
の間で有意に異なっていた(P<0.00001)。こ
れらの遺伝子多型の再現性の検討および機
能的解析が必要である。 
②日本人瞬発系/パワー系および持久系運動
能力に関連する核遺伝子多型：解析した 75
万多型の頻度をカイ二乗検定で比較すると、
瞬発系/パワー系アスリート群と持久系アス
リート群間で極めて大きく頻度が異なる 5種
の多型が同定された(P＜0.00001)。これらの
5種の多型は、細胞の分化や増殖、細胞接着、
細胞間連携、および血液粘性に関連する遺伝
子であった。 

mtDNA 多型は、従来、持久的運動能力に関
連すると考えられていたが、瞬発系/パワー
系の運動能力に関連する可能性は示唆され
ていなかった。申請者が本研究課題で解明し
た瞬発系/パワー系運動能力とミトコンドリ
アハプログループとの関連性は、瞬発系/パ
ワー系運動選手であったとしても、ミトコン
ドリアの機能が運動能力に重要なインパク
トを与えるため、ミトコンドリアは瞬発系/
パワー系運動能力を向上させるターゲット
として重要だろう。しかしながら、どのよう
にミトコンドリア機能にインパクトを与え
ると瞬発系/パワー系運動能力の向上に寄与
させるかは今後の検討課題である。 
また、この研究課題で実施されたアスリー

トを対象とした全ゲノム関連解析は、世界で
も類を見ない研究手法であり、合理的にアス
リートの競技力に関連する遺伝子多型を同
定できる。したがって、この手法は、今後の
スポーツ科学分野における遺伝子研究の大
きな注目を浴びると考えられる。また、申請
者は、瞬発系/パワー系および持久系運動能
力に関連すると思われる新しい遺伝子多型
を同定した。これらの遺伝子をターゲットと
した新しいトレーニング方法の開発が望ま
れる。しかしながら、これらの関連多型の再
現性の検討および多型の機能解析は、現場へ
の応用化の前にしなくてはならい最も重要
な検討課題である。 
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