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研究成果の概要（和文）：核 DNA 多型について、特に優秀な成績をあげている短距離走選手(世界記録保持 者やオリ
ンピック・世界陸上選手権の優勝者など)257 名とコントロール群 617 名の計 874名を選択 し、1000 人ゲノムプロジ
ェクトのデータおよび国際ハップマッププロジェクトのデータに基づいて選定した tag SNP を分析ターゲットとする
全ゲノム遺伝子多型高密度解析法を用いた。瞬発系スポーツにおいて“究極”の競技力を有する世界のトップアスリー
トを対象にした解析により、筋・骨 格系や循環器系・代謝系などの能力などに関連した遺伝子がどの染色体領域に局
在するかを特定することができた。

研究成果の概要（英文）：Elite human athletic performance is a multifactorial trait and previous candidate 
gene studies have been inconclusive. Three genome-wide association studies of elite Jamaican, African-Amer
ican and Japanese sprint athletes and their matched controls were performed to identify common genetic var
iants associated with this elite trait. No SNPs exceeded the conventional GWAS significance threshold of 5
 x 10-8 in the respective cohorts. Two SNPs within the GALNT13 (Pcombined = 4.66 x 10-7 for rs10196189) an
d the CREM genes (Pcombined= 1.88 x 10-6 for rs1531550) attained P < 2 x 10-6 after meta-analysis. Two put
ative loci for elite sprint performance across Jamaicans, African-Americans and Japanese sprinters have be
en discovered using a genome-wide association approach followed by meta-analysis. Further validation of th
ese signals requires replication before functional dissection can be carried out.
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１．研究開始当初の背景 
近年、トップアスリートの核 DNA 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)や骨格
筋 II型線維のZ帯とアクチンの結合力に関
与するαアクチニン 3遺伝子のArg577Ter
多型がある(Yang et al, Am J Hum Genet 
2003)。これらの多型が循環器系や筋肉系
の特性に差異をもたらし、競技力に影響を
及ぼしていると推察される。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。しかしながら、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、全ゲノムを対象に解析した研
究ではない。したがって、核 DNA 多型の
網羅的解析 Genome-Wide Association 
Study (GWAS)は、真に運動能力に関連す
る遺伝子多型を見いだすために必須である。 
 我々は核 DNA 多型を網羅的に解析する
ために、2009年 10月にジャマイカ出身の
短距離トップアスリート 48 名（国際級の
大会でのメダル取得者）とジャマイカのコ
ントロール群 48 名を対象として、ヒトゲ
ノム上に点在する約“100 万個の一塩基多
型”および“6 万個のコピー数多型”を分
析した。この分析のために 1000 人ゲノム
プロジェクトのデータおよび国際ハップマ
ッププロジェクト（HapMap III）のデー
タに基づいて選定した tag SNP を分析タ
ーゲットとする全ゲノム遺伝子多型高密度
解析法 (HumanOmni1-Quad BeadChip, 
Illumina 社製)を用いた。瞬発系スポーツ
において“究極”の競技力を有する世界の
トップアスリートを対象にした解析により、
短距離走能力に関連した多型がどの遺伝子
領域に局在するかを特定することを目指し
た。 
 
２．研究の目的 
瞬発系・パワー系の運動能力を規定する遺伝
子は未解明である。本研究の目的は、全ゲノ
ム多型高密度解析法を用いて、瞬発系・パワ
ー系運動能力に関連する遺伝子多型を解明
することである。本研究では歴代の世界記録
保持者を含む国際級の短距離選手(200 人)を
対象として、その全ゲノム領域の 100万以上
の遺伝子多型ならびに 6万種のコピー数多型
を解析し、瞬発系・パワー系運動能力に関与
する遺伝子多型を同定する。加えて、日本人
のパワー系トップアスリート(200 人)につい
ても検証する。これらの解析から筋・骨格系

などの運動能力と関連する新規の遺伝子を
同定し、それ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 
瞬発系・パワー系の運動能力を規定する遺伝
子多型を網羅的に発見するために、ジャマイ
カ人トップスプリンター95 名、ジャマイカ人
対照群 102 名、アフリカ系アメリカ人系スプ
リンター108 名、アフリカ系アメリカ人対照
群 397 名、日本人スプリンター54 人、日本
人対照群 118 人を対象として全ゲノム領域
関連解析(Genome-wide association study, 
GWAS) を 実 施 し た 。 す な わ ち 、 Human 
Omni1-Quad BeadChip および OmniExpress 
BeadChip を用いておよびトゲノム上に点在
する 100万以上の多型および約 60000 のコピ
ー数多型を解析した。バイオインフォマティ
クスを駆使して瞬発系・パワー系運動能力を
規定する遺伝子多型を同定した。 
ジャマイカスプリンター100 名およびコント
ロール 250 名は、すでに共同研究先である英
国・グラスゴー大学(Dr. Yannis Pitisladis)
で抽出済みである。日本人の競技者において
は本研究所および国立スポーツ科学センタ
ーで DNA を抽出済みである。 
ゲノム全領域関連解析において標準的な品
質管理を行い、遺伝子型について集団の階層
化を補正した。遺伝的関連を明らかにするた
めにアレル頻度に注目して標準的なロジス
ティック回帰を行った。メタアナリシスにお
いてはジャマイカ人・アメリカ人・日本人の
スプリンター3 群を統合して fixed-effects 
model に従って解析した。5 x 10-5を有意水
準とした。 
 
４．研究成果 
品質管理後、ジャマイカ人アスリート 88 人
とジャマイカ人対照群 88 人における常染色
体上の 609,801個の一塩基多型、アフリカ系
アメリカ人系スプリンター79 名とアフリカ
系アメリカ人対照群391名における 637,991、
個の一塩基多型、日本人スプリンター54 人、
日本人対照群 116 人における常染色体上の
541,179 個の一塩基多型を解析に用いるこ
とができた。ジャマイカ人・アメリカ人・日
本人 genomic inflation factor 値はそれぞ
れ 1.075, 1.070, 1.031 であった。ゲノム全
領域関連解析に通常用いられる有意水準 5 x 
10-8を越える一塩基多型は見いだされなか
った。メタアナリシスの結果 GALNT13 遺
伝子近傍の rs10196189 (Pcombined = 4.66 x 
10-7) と CREM 遺伝子近傍の rs1531550 
(Pcombined= 1.88 x 10-6) がP < 2 x 10-6 とな
った。 
結論：全ゲノム領域関連解析とメタアナリ
シスによって、ジャマイカ人・アフリカ系
アメリカ人・日本人スプリンターに共通す
る、卓越した瞬発系運動能力に関連する 2



個所の遺伝子領域を同定することができた。
この結果を別の集団で確認した後に、機能
的解析を行う必要がある。 
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