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研究成果の概要（和文）： 人の指紋は現在も有用な個人識別マーカーである。当該研究では、多因子遺伝形質である
ことが示唆されている十手指の隆線の総数である総隆線数に関与する遺伝的背景を理解することを目的とし、2つのア
プローチ法による解析を計画した。総隆線数が多い群と少ない群を対象とした全ゲノム多型解析の結果から総隆線数と
の関連が上位に位置する多型について、非対象サンプルの型判定をおこない統計解析をおこなったが、統計的に有意な
多型は検出できなかった。さらに、指紋に異常を伴う疾患の原因遺伝子の多型解析からも総隆線数との関係を示す多型
は認められなかった。

研究成果の概要（英文）：Fingerprint is still powerful tool of personal identification. To understand the 
genetic background of the determination of the total ridge counts that is supposed to be a multifactorial 
genetic trait, we explored two approaches. Although we examined the SNPs that are highly placed on 
genome-wide SNPs lists in association with the total ridge counts by using “large” and “small” number 
groups on the samples with middle number groups, we could not get any SNPs with statistically 
significant.In addition, the analysis of SNPs of the causal genes of the diseases that represents 
fingerprint abnormality revealed no candidate polymorphisms.
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様 式 Ｃ－１９、Ｆ－１９－１、Ｚ－１９、ＣＫ－１９（共通） 

１．研究開始当初の背景 
 人の指紋は「万人不同、終生不変」という
特徴から、犯罪捜査、大規模災害における被
害者の身元確認、生体認証などの個人識別に
広く用いられており、その有用性は現在でも
なお変わることがない。十指の指紋の隆線数
の総和である「総隆線数」は、弓状紋、蹄状
紋、渦状紋といった紋様パターン以上に遺伝
性が強く、遺伝の関与を示す係数である遺伝
率は 0.9程度と身長よりも高いとされ、多く
の遺伝子が関与する、いわゆる多因子遺伝形
質として知られている。またこれまでの研究
から、総隆線数には性差があり、男性の方が
女性よりも 10~20程度多いこと、紋様につい
ては集団間差があることが分かっている（文
献①、②）。しかしながら、現在までのとこ
ろ、どの位の数の、どのような遺伝子群、あ
るいは遺伝子多型が総隆線数に関与してい
るのかは明らかにされていない。 
一方、近年ヒトの全ゲノム配列が決定され、
網羅的な遺伝子多型解析も比較的容易に出
来るようになってきた。こうした背景から
我々は、ボランティアを募り、男性約700人、
女性約300人から指紋を採取し、ゲノムDNA
を抽出し、総隆線数の極端に多い群と少ない
群、男性は 75 名、女性は 24 名について約
50 ～ 60 万 SNPs （ single nucleotide 
polymorphisms）の DNAマイクロアレイ（ゲ
ノムワイド SNPsアレイ）による解析を実施
し、総隆線数あるいは紋様パターンとの関連
解析をおこなった。その結果、総隆線数への
影響が疑われる候補SNPsがいくつか同定さ
れたものの、統計的に有意な値は得られなか
った。その理由は、個々の多型の効果が小さ
いためであると考えられた。したがって検出
力を上げるためにはサンプル数を数倍以上
増やす必要があるが、小規模な研究グループ
では困難であると考えた。 
 
２．研究の目的 
 上記のように、日本人集団における多因子
遺伝形質であるとされている総隆線数ある
いは紋様パターンの決定に関与する遺伝子
多型群とその組み合わせであるハプロタイ
プを同定し、どのような働きをもつ遺伝子が
どの程度の数関与しているのかを明らかに
し、それぞれの多型によってもたらされる機
能的差異を明らかにすること、同定した多型
が局在する遺伝子群の機能を解明すること
により指紋形成の遺伝的メカニズムを解明
することを目的とする。 
 

３．研究の方法 
本研究計画の内容は、実施に先立ち、久
留米大学倫理委員会へ実施計画を提出し、承
認を得た。 

A. これまでの総隆線数の多い群と少ない
群のゲノムワイドSNPs解析で得られた候補
遺伝子多型を「中くらいの総隆線数の群」に
ついて調べ、隆線数との関連を有する多型を
見出す方法、B. 無指紋あるいは指紋に異常
を呈する疾患である、先天性指紋欠如症、ネ
ーゲリ症候群、網状色素性皮膚症の原因遺伝
子（文献③、④）群の多型の中には隆線数や
紋様形成に関与するものが存在する可能性
が考えられることから、データベースを用い
SNPsのみならず CNV（コピー数多型、copy 
numver variations）をピックアップし、多
型解析をおこなう方法の 2つのアプローチ法
で研究を実施した（図 1）。 
これらの 2つのアプローチにより隆線数や
紋様パターン形成を担う多型を同定し、その
産物の多型による機能差を調べる。 
（１）ゲノムワイド SNPs解析で得られた候
補遺伝子多型の、「中くらいの総隆線数の群」
についての解析 
①試料 
 ゲノムワイドSNPs解析の非対象ゲノムサ
ンプル（「中くらいの総隆線数の群」） 
②多型解析 

rs943842, rs4878617, rs9382471, 
rs9303634, rs1511196, rs9382471, 
rs10098260, rs7150478, rs10786132, 
rs2063483, rs3013595, rs2198652, 
rs16999999, rs10498828について、TaqMan 
SNP Genotyping Assays (Thermo Fisher 
Scientific)と、FastStart Universal Probe 
Master (Roche) あ る い は TaqMan 
Genotyping Master Mix (Thermo Fisher 
Scientific)を用い、TaqMan probe 法に基づ
く多型解析をおこなった。リアルタイム PCR
は、LC480II (Roche)あるいは Mx3000P 
(Agilent Tecunologies)により、95ºC 10分の
熱変性後、95ºC 15秒、58~65 ºC 45秒の 45
サイクルの反応をおこない、各サイクルで蛍
光を取得した。得られた結果から、アディテ
ィブモデル、優性モデルの 2つのモデルを想
定し、ソフトウェアを用いて、それぞれの遺
伝子多型の総隆線数間の関連を調べた。 
 
（２）無指紋あるいは指紋に異常を呈する疾
患である、先天性指紋欠如症、ネーゲリ症候
群、網状色素性皮膚症の原因遺伝子群の多型
解析 



①試料 
 ゲノムワイド SNPs解析の対象、及び非対
象サンプル 
②多型解析 
 先天性指紋欠如症（Adarmatoglyphia）の
原因遺伝子である SMARCAD1、ネーゲリ症
候群、網状色素性皮膚病等無指紋や指紋に異
常を呈する疾患で変異が報告されている
keratin 14 に同定され、dbSNP に登録され
ているもののうち、HapMap 上で MAF 
(minor allele frequency)の高い多型を選定
し、さらに、これらの中で連鎖を考慮し tag
となるようなSNPsのみを抽出した。さらに、
keratin 14 については、CNV が報告されて
おり、これについても多型解析をおこなった。 
 rs9915113, rs8336（SMARCAD1 内の
SNPs）、rs7439869, rs13142645, rs2306802, 
rs13733400, rs2632412, rs728989, 
rs17309887, rs4693381（keratin 14 内の
SNPs）と、keratin 14 内の CNV である
Hs04469931_cm について、TaqMan SNP 
Genotyping Assaysと、FastStart Universal 
Probe Masterを用い、TaqMan probe法に基
づく多型解析をおこなった。リアルタイム
PCRは、LC480IIあるいはMx3000Pにより、
95ºC 10分の熱変性後、95ºC 15秒、58~60 ºC 
45秒の 45サイクルの反応をおこない、各サ
イクルで蛍光を取得した。得られた結果から、
アディティブモデル、優性モデルの 2つのモ
デルを想定し、ソフトウェアを用いて、それ
ぞれの遺伝子多型の総隆線数間の関連を調
べた。 
 
（３）総隆線数が少ない群についての
keratin 14遺伝子の DNAシークエンス解析 
①試料 
 総隆線数が少ないサンプル 
②多型解析 
 keratin 14の全長約 4.5 kbについて、7つ
の領域に分けて PCR 増幅をおこない、PCR
プライマーを用いてシークエンス解析をお
こなった。PCR は、GoTaq® Hot Start 
Polymerase (Promega)を用い、95ºC 3分の
熱変性後、95ºC 30秒、60 ºC 30秒、72 ºC 1
分の 35 サイクルの温度条件で実施した。シ
ークエンス解析は、BigDye Terminator v1.1 
Cycle Sequencing Kit (Thermo Fisher 
Scientific) 及 び 310 Genetic Analyzer 
(Thermo Fisher Scientific)によりおこなっ
た。 
 
４．研究成果 

（１）ゲノムワイド SNPs解析で得られた候
補遺伝子多型の、「中くらいの総隆線数の群」
についての解析 
総隆線数が極端に多いあるいは少ない日
本人サンプルの結果を比較して抽出された
が、総隆線数との関係が有意ではなかったゲ
ノム中に散在する SNPsについて、それ以外
のサンプルのデータを加えて関連解析をお
こなったが、14 SNPsのいずれの多型も、ア
ディティブモデル、優性モデルの両方の解析
で、総隆線数や紋様パターンとの関係は強め
られなかった。 
 
（２）無指紋あるいは指紋に異常を呈する疾
患である、先天性指紋欠如症、ネーゲリ症候
群、網状色素性皮膚症の原因遺伝子群の多型
解析 

SMARCAD1とkeratin 14内に報告されて
おり、MAFが十分高い 10 SNPsと、keratin 
14の 1つの CNV多型について、全サンプル
について多型解析をおこない、総隆線数と紋
様パターンとの関連を調べたが、アディティ
ブモデル、優性モデルの両方の解析で、総隆
線数や紋様パターンと有意に関連する多型
を検出できなかった。 
 
（３）総隆線数が少ない群についての
keratin 14遺伝子の DNAシークエンス解析 
 keratin 14遺伝子の約 4.5 kbの領域に、総
隆線数と紋様パターンとの関連を示す多型
は検出できなかった。 
 
（４） 考察と今後の展望 
研究期間内に、隆線数や紋様パターンの形
成と有意に関連を有する遺伝子多型を見致
すことが出来なかった。その理由としては、
これらに関与する遺伝子が予想以上に多く、
総隆線数の極端な群の比較で用いたサンプ
ルが少なく、候補遺伝子をリストアップでき
ていなかった可能性が考えられる。さらに、
指紋に異常を呈する疾患の原因遺伝子にも、
全ての多型を解析した訳ではないが関与す
る多型が認められなかったことから、指紋の
隆線数や紋様パターンの多様性を決めてい
る遺伝子は指紋に異常をきたす疾患の原因
遺伝子ではない可能性もある。多因子遺伝形
質には、エピジェネティックな修飾も影響し
ているものと考えられ、予想以上に個々の多
型の遺伝的な影響は小さいのかもしれない。
残念ながら、解析サンプルを数倍から数十倍
に増やす、あるいは他の新たな戦略を採用す
る必要があるものと考える。 
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