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研究成果の概要（和文）：本研究では、ヒトゲノム上に点在する全エクソンの塩基配列を次世代シークエンサーで解析
し、運動能力に関連する遺伝子多型を探索することを目的とした。対象は、アフリカ系および日本人スプリンターであ
った。方法は、頬の粘膜または唾液からDNAを抽出し、次世代シークエンサーを用いて全エクソン塩基配列を決定した
。口腔粘膜のDNAを利用したジャマイカ人の塩基配列は多くの解析エラーが見つかった。したがって、日本人のみのデ
ータをその後の解析対象とした。エリート短距離選手群で頻度が高い多型は11種見つかった。また、エリート短距離選
手群で頻度が低い多型は15種見つかった。

研究成果の概要（英文）：The purpose of the present study to identify genetic variants associated with anae
robic performance, namely, elite Jamaican (African ancestry) and Japanese sprint athlete status, from anal
ysis of entire exon sequence. Total DNA was isolated from oral mucosa (Jamaican) and saliva (Japanese) wit
h a QIAamp DNA Blood Mini Kit and Oragene DNA Collection Kit, respectively. Entire exon sequencing was ana
lyzed by use of SOLiD4. A lots of sequence errors were found in Jamaican sprinters because of using DNA sa
mples from oral mucosa, but not in Japanese sprinters. Therefore, we excluded in Jamaican athletes from fu
rther analysis. In the Japanese cohort, frequencies of the 11 variants were higher Five variants of them c
ause amino acid replacement. on the other hands, frequencies of the 15 variants were lower in elite Japane
se sprinters than controls. Further extensive studies are necessary to confirm or identify genetic variant
s associated with elite Japanese sprint athlete status.
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１．研究開始当初の背景 
 運動能力の決定因子として、日々のトレー
ニングや食事、休養などの環境因子が重要で
あることは言うまでもないが、遺伝因子も重
要な運動能力の決定因子の 1 つである。 
 家族研究や双子研究は、様々な表現型に対
する環境因子と遺伝因子の貢献度を調べる
ために用いられている。例えば、持久性運動
能力と関連がある最大酸素摂取量は約 50％
が、瞬発性運動能力に関連する筋力は約 60％
が遺伝因子の関与であると説明されている。
また、4488 名の大規模疫学研究よれば、競
技力の 66％が遺伝で決まると報告している。
したがって、運動能力に関連する遺伝要因の
解明は競技力向上を目的とした研究におい
て極めて重要であると考える。 
 我々は、これまでに運動能力と関連がある
遺伝子多型をシステマティックレビューに
より調べた。その結果、56 遺伝子座において
89 多型が運動能力やそれに関連した表現型
に関連するとの報告があった。また、アフリ
カ系であるジャマイカ人およびアフリカ系
アメリカ人ならびに日本人トップアスリー
トのゲノムワイド関連解析(Genome-Wide 
association studies: GWAS)を進めており、
瞬発系／パワー系および持久系の運動能力
に関連する新しい多型が見つかっている。 
 しかしながら、これらの多型の中には、機
能的意義が不明なものも少なくない。これを
解決するには、その多型の周辺の塩基配列を
決定し、その多型（機能的意義が不明な多型）
と強く連鎖した機能的な多型を抽出する必
要がある。また、集団において頻度が高い多
型のみでなく、頻度の低い稀な変異が運動能
力に関連している可能性もある。 
 
２．研究の目的 
 そこで本研究では、ヒトゲノム上に点在す
るすべてのエクソン(4500 万塩基対)の塩基
配列を次世代シークエンサーで解析し、瞬発
系の運動能力に関連する遺伝子多型および
遺伝子変異をスクリーニングすることを目
的とした。 
 
３．研究の方法 
 対象は、ジャマイカ人の短距離選手 5名な
らびに日本人の短距離選手 7名であった。全
ての選手は、国際大会参加経験者であり、オ
リンピックのメダリストも含まれていた。本
研究は東京都健康長寿医療センター研究所
ならびに英国・グラスゴー大学における倫理
委員会の承認を得て、被験者にはあらかじめ
実験の目的と内容を説明し、文書により同意
を得て諸検査を実施した。 
 これらの選手の口腔粘膜（ジャマイカ人）
または唾液（日本人）を採取し、DNA 抽出キ
ットを用いて総 DNA を抽出した。200～500ng
の総 DNA からエクソンのみをキャプチャー
（捕捉）して取り出し、PCR 法にて増幅した
の後、次世代シークエンサーSOLiD4 により、

全エクソン領域の塩基配列を決定した。シー
クエンス解析ソフト Avadis NGS により遺伝
子多型・変異を抽出・同定し、コントロール
群の塩基配列を比較対象とした。コントロー
ル群は、既に解析を終えているジャマイカ人
および日本人の非競技者とした。 
 
４．研究成果 
 口腔粘膜から総DNAを抽出したジャマイカ
人スプリンターの塩基配列は多くの解析エ
ラーが見つかった。これは、多くのバクテリ
アなどか混入していたために外来種由来の
DNA が解析されてしまったと考えられる。 
 したがって、日本人のみのデータをその後
の解析対象とした。既に解析を終えている日
本人非競技者群の塩基配列と比較して、大き
く頻度が異なる多型を抽出した。エリート短
距離選手群で頻度が高い多型は 11 種見つか
った。この中で、5 種の多型がタンパク質の
機能的な変化を引き起こすと予想されるア
ミノ酸置換を伴うものであった（下表）。 

トップスプリンターで高頻度であった多型 

多型 染色体 遺伝子名 機能 

SNP1 chr1 FLG2 non-synonymous 

SNP2 chr3 SSR3 cds-synonymous 

SNP3 chr3 IQCG non-synonymous 

SNP4 chr5 JAKMIP2 cds-synon 

SNP5 chr5 GALNT10 cds-synon 

SNP6 chr10 PNLIPRP1 non-synonymous 

SNP7 chr12 KRT1 frameshift, 

cds-synon 

SNP8 chr14 SPTB cds-synon 

SNP9 chr14 CEP128 non-synonymous 

SNP10 chr14 CLMN cds-synon 

 また、エリート短距離選手群で頻度が低い
多型は 15 種見つかった。これらのほとんど
の多型はタンパク資質をコードしていない
イントロン領域に存在しており、その機能的
意義は不明であるが、一部はタンパク質の発
現に影響を及ぼす可能性がある。 
 本研究では、ジャマイカ人および日本人の
エリート短距離選手に特徴的な塩基置換の
探索を全エクソン領域を対象に試みた。残念
なことに、ジャマイカ人の短距離選手の DNA
の質が悪く、解析が困難であった。今後は唾
液や血液からの解析が必要である。 
 一方、日本人のエリート短距離選手特異的



な塩基置換を見いだすことができた。今後は、
次世代シークエンサーによる解析で見つか
ったこれらの塩基置換を、より信頼性の高い
サンガー法で再確認する必要があると共に、
これらの関連性について大規模な集団を用
いた再現性試験や機能解析が必要である。 
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