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第 1章  はじめに  

 金 メダル遺伝子は存在するのか？という問 いは長い間議論 され続けている．自

らの肉体 を極限まで鍛 え抜 くトレーニング，適切 な栄養摂取 ，勝利 を信 じ孤独な

戦いに耐えうる精神力などが競技者 としての成功に重要な因子であることは明 ら

かである．一方 ，それぞれの競技で頂点を極めた選手達の身体的 ，生理学的特

徴 にはしばしば共 通点が認 められる．例 えば，ヒトの外 側 広筋や腓腹筋の速筋

線維と遅筋線維の割合は一般的に 1：1 であるのに対 し，一流のスプリンターにお

いては速筋線維が，一流長距離 ランナーにおいては遅筋線維が 70～80%以上

を占めているといった事実は (8 )，そこに遺伝が関与 していることを示 している．多

くの家族研究は，身体運動能力に対する，遺伝要因および環境要因の相対的

な寄与率を検討 しており，最大酸素摂取量 ( 11 ,  15 )や筋力 ( 7 ,  32 )などには，遺

伝要因が強 く寄 与 していることが示 されている．したがって，一 流競技者 という極

めて優れた身体運動能力が要求 される表現型において，遺伝要因は競技能力

を規定する因子の一つである．競技能力に関連する遺伝子多型を明 らかにする

ことで，隠れた才能の発掘のみならず，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の開発や，個 人の遺伝的特性 を考慮 し

たオーダーメイドトレーニング実現のための基礎を築 くことができる．  

 これまでに，身体運動能力や健康関連体力に影響を及ぼすとされる約 200 種

の遺伝子多型が報告 されており (12 )，その大部分は核 DNA 多型であるが，近

年身体運動能力に関連するミトコンドリア DNA 多型も報告 されている．ミトコンド

リアは，ほとんどの真 核生物が持つ細胞内小器官 であり，その内部 に組み込 ま

れている電子伝達系および ATP 合成酵素における酸化的 リン酸化反応は，生

命活動や身体活動に不可欠なエネルギーの大部分 を供給 している．ミトコンドリ

ア は 核 と は 別 に 独 自 の 遺 伝 情 報 を 持 ち ， そ れ ら は ミ ト コ ン ド リ ア DNA 

(m i tochondr i a l  DNA ,  mtDNA)と呼ばれている．16 , 569 塩基対からなる環状二
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重鎖の mt DNA は，酸化的 リン酸化に不可欠な 13 個のタンパク質遺伝子および，

それらの翻訳に必要な 2 種のリボソーム RNA，22 種のトランスファーRNA 遺伝

子をコードしており ( 3 )，母系遺伝するという性質を持つ (19 )．疫学研究により，有

酸 素 性運 動能 力は父親 よりも母 親 の影 響 を受 けるということが報 告 されている

(10 ,  23 )．また，ある種の mtDNA 変異は運動不耐能と関連することが知 られて

いる ( 33 )．これらのことから，mt DNA 多型は，身体運動能力に影響を及ぼしてい

る可能性が考えられる．そこで本研究では，mtDNA 多型が身体運動能力に及

ぼす影響について着目 した．  

 先 行研究において，mtDNA 多型のセットにより規定 されるミトコンドリアハプログ

ループは，持 久 的 運 動能 力 と関 連 することがアフリカ人 ( 34 )およびヨーロッパ人

(13 ,  28 )において報告 されている．また，ミトコンドリアハプログループは，メタボリッ

クシンドローム (37 )や糖尿病 (18 )といった代 謝性の疾患 と関 連 することも報 告 さ

れている．これらのことから，ある種の mtDNA 多型は，ミトコンドリアにおけるエネ

ルギー代謝系の機能に何 らかの変化 を生 じさせ，身 体運動能力や代謝性の疾

患に関連すると考えられる．ミトコンドリアハプログループは地域特異性を有 してい

るため，ヨーロッパ人およびアフリカ人 で得 られた運動能力に関する知見 をアジア

人へ応用することは難 しい．したがって，日本人 （アジア人 ）を対象 として独自にミ

トコンドリアハプログループと身体運動能力 との関係を検討する必要がある．  

 そこで，本研究ではまず第 2 章において文献研究を行い，ゲノム，DNA，遺伝

子やミトコンドリアに関する基礎的な知見から，遺伝子多型 と身体運動能力につ

いてこれまでに報告 されている研究結果についてまとめる．その後 ，第 3 章の研

究課題 １において，日 本人 トップアスリートを対象 として，ミトコンドリアハプログル

ープと持 久 系競技能力および瞬 発系 ・パワー系 競技能力 との関連性 を検討 す

る．また，第 4 章の研究課題 ２では，研究課題 １で関連性の認められたハプログ

ループの責任候補遺伝子多型 を明 らかにすることを目的 として，日 本人 トップア
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スリートの mtDNA 全塩基配列の決定を行 うこととした．  
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第 2章  文献研究  

I．  ゲノム，DNA，遺伝子  

 ゲノム（genome ）は “gene （遺 伝 子 ） ”と “ - ome （全 体 ） ”を合わせた造語 であり，

生物のもつすべての遺伝情報 （DNA の全体 ）を表 している．ヒトゲノムは，核ゲノ

ムとミトコンドリアゲノムという 2 種類のゲノムから成 り立 っている（図 1）．生物のゲ

ノムは，ウイルスを除 いてすべてデオキシリボ核 酸 （ deoxy r i bonuc le i c  ac id ，

DNA ）から成 る．DNA は，ヌクレオチド（nuc leo t i de ）という分子 をつなげてできた

ひも状の分子で，ヌクレオチドは，糖 ，リン酸基 ，塩基の 3 つの部分からそれぞれ

構成 されている．DNA における糖はデオキシリボースであり，塩基はアデニン（A），

シトシン（C），グアニン（G），チミン（T）のいずれかである．DNA は，必ず A と T，C

と G の塩基が対となり，それぞれが水素結合することにより非常に安定 した塩基

対 ，すなわち，二本鎖 （doub le  s t rand）を形成 している．  

 遺 伝子は，DNA の中でもタンパク質の設計情報を担 う領域や，転写調節領域

などを指す．タンパク質のコード領域 では，DNA のヌクレオチド（A，G，C，T）のさ

まざまな 3 文字ずつの組み合わせ（4 3 =64 通 り）が，アミノ酸 を表す暗号 （コード）

として用いられている．DNA からタンパク質が生成 される過程は，大 きく分けて転

写 （ t r ansc r i p t i on）と翻訳 （ t r ans la t i on）という二つの過程からなる．転写は二本

鎖 DNA の必要な部分を鋳型 として，一本鎖 RNA を合成するという作業である．

DNA の一部を写 し取 ってできた分子をメッセンジャーRNA（mRNA）と呼ぶ．次に，

mRNA の配列をアミノ酸の並びに置き換える翻訳 という作業が行われる．翻訳で

は mRNA の配列は 3 文字ごとに一つのアミノ酸 と対応 し，この 3 文字の並びはコ

ドン（codon）と呼ばれている．例えば，「A-U-G」というコドンはタンパク質の合成を

開始する合図になるのと同時にメチオニンというアミノ酸に対応 している．核 DNA

と mtDNA のそれぞれのコドンとアミノ酸の対応表を表 1 -1，表 1-2 に示 した．なお，

核 DNA と mtDNA はアミノ酸に対応するコドンが多少異なっており，mtDNA は
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ATA がイソロイシンでなくメチオニンをコードし，TGA が終止コドンでなくトリプトファ

ンをコードし，AGA と AGG がアルギニンではなく終 止 コドンとなっている点 で核

DNA と異 なる．  

 

I I．  遺伝子多型  

 DNA は非常に安定した物質であり，塩基配列の変化は生 じにくいが，それでも

ある頻度で塩基配列は変化する．したがって，個人間の塩基配列には多様性が

あり，DNA の塩基配列上の同 じ場所 でも，個人毎に異なる配列 となっている部

位がある．このような塩基配列の変化が 100 人に 1 人 （１％）以上の頻度で見出

される場 合 ，この塩 基 配列の違 いを遺 伝 子多型 と呼 ぶ．また，100 人 に 1 人

（１％）未 満 の頻 度 で見 られるまれなものは変 異 と定 義 されている．塩 基 配 列の

違いには，次に述べるようにいくつかの種類がある．  

①  一塩基多型 （SNP，s ing le  nuc leo t ide  po l ym orph ism)：1 個の塩基が他

の塩基に置き換わっているもの．SNP は数百塩基対から 1000 塩基対に一

箇所程度の割合で存在しているため，ゲノム中には，300 万から 1000 万の

SNP があると考えられている．  

②  挿入／欠失 （ inser t ion /de le t i on ） ：1 から数十塩基 （数 千のこともある）が

欠失や挿入をしているもの．  

③  縦列反復配列多型 （VNTR，var iab le  number  o f  tandem repeat )：2 塩

基から数十塩基を 1 単位とする配列が繰 り返 し存在する部位において，その

繰 り返 し回数が個人間で異なるもの．  

④  コピー数多型 （CNV，cop y number  var ia t ion）：通 常 ヒトの細胞には父親

由来と母親由来の染色体にそれぞれ 1 コピーずつ，計 2 コピー遺伝子が存在

するが，個人によっては遺伝子が 1 コピーしかなかったり，3 個以上あったりす

る．このように個人間 でコピー数が異なる 1000 塩基以上のゲノム領域のこ
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と．  

 DNA 上の遺伝子領域外に存在する塩基置換は，機能的な影響はないと考え

られるが（最 近 では遺伝子 と考 えられていなかった領域からもたくさんの miRNA

が転写 されており，これらが遺伝子発現 を調節 していると考 えられている），遺 伝

子のコード領域に存在する塩基置換は遺伝子の機能に影響 を及ぼす場合があ

る．以下に遺伝子上に生 じた場合の塩基置換の種類と影響を示す．  

①  同 義 置 換 ：置 換 前 と置 換 後 でコドンが指 定 しているアミノ酸 が変 化 しない塩

基置換で，作 られるタンパク質に影響はない．例 えば，ACT(スレオニン )という

コドンが ACC（スレオニン）へ置換 したとしても，指定 しているアミノ酸は両方 と

もスレオニンであるため，タンパク質の構造に影響はない．  

②  非同義置換 ：塩基置換が生 じることでコドンが指定 しているアミノ酸が変化す

る場合 ，これを非同義置換 と呼ぶ．作 られるタンパク質のうち，一つのアミノ酸

が変化することで，機能に影響を及ぼす可能性がある．例えば，β3 アドレナリ

ンレセプター遺伝子の Trp64Arg 多型は TGG（トリプトファン）というコドンが

CGG（アルギニン）に変化することによって，β3 アドレナリンレセプタータンパク

質の 64 番目のアミノ酸がトリプトファンからアルギニンへと変化する．したがっ

て，このタンパク質の構造に若干の変化が生 じると考 えられる．この多型は肥

満や 2 型糖尿病 と関連することが報告 されている．  

③  ナンセンス変異 ：アミノ酸 を指定 していたコドンが塩基置換によって終止 コドン

に変わる場合 ，これをナンセンス変異 と呼ぶ．ここで mRNA の翻訳が止まって

しまうため，結果的に短いタンパク質が作 られる．しかしながら，大抵 この変異

はタンパク質の機能に大きな影響を与えるため，mRNA の時点で分解され翻

訳 されないことが多い．例えば，α -アクチニン 3 遺伝子の Arg577Ter 多型は，

正常型の CGA というアルギニン（Arg）を指定するコドンが TGA という終止 コド

ン（Ter）へと置換する．このために，変異型のホモ接合体は α -アクチニン 3 タ



 7

ンパク質を発現 していない．  

 

I I I．  核 DNA 多型 と身体運動能力  

 1998 年 に Montgomery ら (26 ) に よ っ て ， ア ン ジ オ テ ン シ ン 変 換 酵 素

（Ang io t ens in  I - conve r t i ng  enzyme,  ACE）遺 伝子多型が初めて運動パフォー

マンスに関連する遺伝子多型 として報告 されて以来 ，身体運動能力に関連する

数多 くの遺伝子多型が報告 され始めた．2001 年には身体運動能力や健康体

力に関連する約 50 種の遺伝子多型を示 した遺伝子地図の第一報が米国スポ

ーツ医学会誌に報告 された (31 )．それ以降 ，欧米人のデータを中 心に，身 体運

動能力に関連する遺伝子多型の報告は増え続け，2009 年に報告 された最新

の遺伝子地図 2006－2007 アップデートでは身体運動能力や健康体力に関連

する，核およびミトコンドリアゲノムの 200 を超える遺伝子多型が報告されている

(12 )．現 在 までに報告 されている遺伝子多型の中で、特に持久系運動能力 もし

くは瞬 発系 ・パワー系運動能力 に強 く関 連 すると考 えられる遺伝子多型 を文献

検索により抽出 した．米国国立医学図書館 （NLM）提 供の医学 ・生命学系 2 次

情 報 データベースの PubMed において， exe rc i se  pe r f o rmance ， phys i ca l  

pe r fo rmance ， sp r in t  pe r fo rmance ， endu rance  pe r fo rmance ， musc le  

power，musc le  s t reng th，musc le  damage， f a t  f r ee  mass， l ean  body  mass

もしくは max ima l  oxygen  consumpt ion と po l ymorph i sm もしくは va r i an t とい

うキーワードで検索すると，持久系運動能力に関連する遺伝子多型が 30 個 ，瞬

発系 ・パワー系運動能力に関連する遺伝子多型が 35 個抽出 された．これらの

遺 伝 子 多 型 を核 ゲノムおよびミトコンドリアゲノムの模 式 図 上 に示 した（図 1－

2）．  

 最 も報告が多いのは ACE 遺伝子多型であり，少 なくとも 60 本の論文が ACE

遺伝子多型 と体力や運動パフォーマンスとの関連性を検討 している．  ACE は，
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アンジオテンシン I を活性型のアンジオテンシン I I に変換する酵素であり，循環調

節に重要な役割を演 じている．  ACE 遺伝子は，第 16 イントロンに 287  bp の挿

入 ， 欠 失 が認 め られ ， 野 生 型 を I （ I nse r t i on ） 型 ， 欠 失 し て い る も の を D

（De le t i on）型 としている．1998 年 Montgomery ら (26 )によって報告 された登山

家における ACE 遺伝子多型の研究では，8 ,000m 以上の登山における無酸素

登頂者では DD 型が認められず，無酸素登頂者の全員が I アリルを保持 してい

たことから， I アリルが持久性運動能力を規定する遺伝子多型である可能性を報

告 した．その後 ，Alva rez ら ( 2 )の一流持久系競技者を対象 とした研究において

も，Montgomery らの報告 と同様に ACE 遺伝子多型の I アリルの頻度が一流

持久系競技者群 で高 いことが報告 された．一 方 で，この現象 を否定する報告 も

多数ある．  

 また，α -アクチニン 3（Alpha-ac t i n in -3 ,  ACTN3）遺 伝子多型 も身体運動能力

に関連する有力な候補遺伝子多型の一つである．アクチン結合蛋白である α -ア

クチニン 2 と α -アクチニン 3 は骨格筋の構造維持に重要な役割を果たしている．

α -アクチニン 2 は全ての骨格筋線維 （Type  I， I IA， I I B， I IX）に発現するが，α -ア

クチニン 3 は Type  I I 線維 ，すなわち速筋にのみ発現している．α -アクチニン 3

（Alpha-ac t i n in -3，ACTN3 ）の遺 伝 子 多 型 （Arg577Te r ）は第 16 エクソンの

C→T の塩基置換により，577 番目のアミノ酸 を Arg（アルギニン）から Ter（終 止 コ

ドン）へと変化 させ α -アクチニン 3 の翻訳を停止 させる．したがって，この多型の

XX 型を持つ人は速筋に α -アクチニン 3 を発現 していない．オーストラリアのトップ

アスリートを対象 とした研究では，パワー系競技の選手に XX 型を持つ人は少なく，

パワー系のオリンピック選手に限ってみると XX 型を有する人は一人も存在 しなか

ったことが報告 されている (40 )．フィンランドのトップアスリートを対象 とした研究に

おいても同様の結果が示されており，トップスプリンターには XX 型が一人もいなか

ったことを報 告 している (28 ) ． これらの研 究 から ， ACE 遺 伝 子 多 型 ，および
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ACTN3 遺伝子多型は競技能力に強 く影響 していると考えられている．  

 そ の 他 に も ， NRF1 （ nuc lea r  r esp i ra to r y  f ac to r  1 ） ， PPARGC1A

（ perox i s ome p ro l i f e ra to r -ac t i va t ed  recep to r  gamma,  coac t i va to r  1  

a lpha ） ，ADRB2 （ β 2 -ad rene rg i c  recep to r ） ，NOS3 （ n i t r i c  ox ide  s yn t hase  

3），END1（endo the l i n  1），MSTN（myos ta t i n）などの遺伝子多型 と運動能力

などとの関連性が報告 されている (30 )．一 方 で，このようなトップアスリートを対象

とした遺伝子多型の研究が世界各国で進む中 ，日本人 トップアスリートを対象 と

した遺伝子多型の研究は未だに報告されていないのが現状である．  

 

IV．  ミトコンドリア DNA と身体運動能力  

1．ミトコンドリアの構造 と機能  

 ミトコンドリアは，生 物の生命維持に不可欠 なエネルギーを産生する細胞内小

器官である．その大きさは多様であるが，直径は約 1  µm であり，網目状や糸状

の形をしている．ミトコンドリアは，外膜 と内膜 という 2 枚の膜から形成 され，内膜

はクリステというひだ状の構造を持つ．生体内のエネルギー源である ATP の合成

に重要な電子伝達系のタンパク質や ATP 合成酵素は，すべて内膜に局在してい

る．ミトコンドリアの中心部をマトリックスと呼び，TCA 回路の酵素および脂肪酸の

β 酸化に関わる酵素やその他の酵素 ，そして mt DNA が含まれる．  

 ミトコンドリアにおける ATP の生成は，マトリックスにおける TCA 回路および内膜

における酸化的 リン酸化系によって行われている．細胞質の解糖系によって生成

されたピルビン酸 はミトコンドリアに運 び込 まれ，マトリックス内 のピルビン酸 脱 水

素酵素の働きによりアセチル CoA となる．アセチル CoA は脂肪酸のβ酸化にお

いても供給 される．TCA 回路はオキサロ酢酸 とアセチル CoA が縮合しクエン酸を

生ずる反応から始まる．TCA 回路の反応が進むことによって，基質から取 り出 さ

れた水素が NAD や FAD に供給 され，NADH や FADH 2 が生成される．電子伝
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達系は，これらの電子担体から電子 を酸素 に転移すると同 時 に，マトリックス側

から膜間腔に H +をくみ出す．この結果 ミトコンドリア内膜に生 じる電気化学的勾

配に蓄えられた自由エネルギーを利用 して，ADP を Pi によりリン酸化 して ATP を

合成する（図 1 -3）．細胞質における解糖系がグルコース 1 分子あたり正味 2 分

子の ATP を生成するのに対 して，ミトコンドリアはグルコース 1 分子あたり 36 分

子の ATP を生成することから，ミトコンドリアはエネルギー代謝において極めて重

要な役割を果たしている．  

 また，ミトコンドリア内膜の電気化学的勾配は，細胞質の Ca 2 +濃度が増加した

場合 ，ミトコンドリア内に Ca 2 +を取 り込むことを可能にしている．Ca 2 +は細胞死を

引 き起 こすことが知 られている．また，細 胞内の Ca 2 +濃度の変化は，筋収縮の

開始シグナルをはじめとして様々な細胞内シグナルとして利用 されており，ミトコン

ドリアの持つ細胞質 Ca 2 +濃度の調節機能は非常に重要な意味を持つ．  

 

2．mtDNA と核 DNA の比較  

 細 胞の大部分の DNA は 22 対の常染色体と性染色体 （XX/XY）として核に局

在 しているが，ミトコンドリアのマトリックスには独自の DNA，すなわちミトコンドリア

DNA（mi tochondr ia l  DNA:  mtDNA）が存在する（図 1－4）．mt DNA は 16569

塩基対からなる環状二重鎖の小さな DNA であり，核ゲノムが約 30 億塩基対で

あるのと比較するとその長 さは 18000 分の 1 でしかない．しかしながら，ヒト細胞に

は通常 mtDNA 分子が数千 コピー含まれており，全 mtDNA の総量は体細胞

DNA のおよそ 0 . 5%にまで達する．さらに，核 DNA が遺伝子 として利用 している

領域は核 DNA 全体の約 5%未満である．一方で，mt DNA はその 95%を遺伝子

として利用 していることから，mtDNA の遺伝子として機能 している領域は核 DNA

の約 10%にまで達する．  

 核 DNA は父親と母親から 1 セットずつ受け継ぐが，父親の mtDNA は次世代
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に伝達 されず，mtDNA は母系遺伝するという性質を持つ ( 19 )．mtDNA は，活性

酸素種の主な生成部位であるミトコンドリア内に存在 しているだけでなく，核 DNA

のようにヒストンで保護 されたクロマチン構造 を持たないために塩基置換が生 じや

すい．また，DNA 組み換え修復機構がないため，生殖細胞系 （卵子 ）において生

じた塩基置換が固定されやすく，核 DNA と比較 して塩基置換速度が 5～10 倍

速い．したがって，mt DNA の塩基配列は多様性が大きい．  

 mtDNA はミトコンドリア内のタンパク質の合成に不可欠な 2 つのリボソーム RNA

および 22種のトランスファーRNA をコードしていると同時に，ATPの生成に重要な

役割を果たしている電子伝達系の呼吸鎖酵素複合体である NADH 脱水素酵

素複合体のサブユニット 1－6，4L（ND1-6，4L）や，ユビキノール -チトクロム c 酸

化 還 元 酵 素 のサブユニット Cytoch rome b （Cytb ） ，チトクロム c 酸 化 酵 素

（COX ）のサブユニット 1-3（COI - I I I），また，ATP 合成酵素のサブユニット 8，6

（ATPase  8，6）をコードしている（図 1－4，5）．  

 

3．ｍｔDNA 多型 と運動能力に関する先行研究  

 1991 年に Dionne ら (14 )は初めて，mtDNA 多型と運動パフォーマンスの関連

性を報告 した．彼 らは 46 名の若年成人男性において 12～20 週間の持久性 トレ

ーニングを行い，mtDNA 多型を 22 種の制限酵素の切断パターンから決定 した．

その結果 ，特定の mt DNA 多型を有するもので，トレーニング前の V
．

O 2 m a x が低 く，

他の多型を有するものは V
．

O 2 m a x に対するトレーニング効果が低いということを報

告 している．その後 ，Murakami ら (27 )が 55 名の成人男性を対象に 8 週間の持

久性 トレーニングを行い，トレーニング前の V
．

O 2 m a x および V
．

O 2 m a x のトレーニング

効果 と関連する mt DNA の制御領域の多型を報告 している．  

 

4．ミトコンドリアハプログループと運動能力に関連する先行研究  
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 片 親由来の DNA 配列の遺伝子型をハプロタイプと呼ぶ．mtDNA は母性遺伝

するため，個人の持つ mtDNA 多型はハプロタイプである．古い祖先において生 じ

た多型は，多 くの個体で共通に認められる．このように類似 したハプロタイプをまと

めたものをハプログループと呼ぶ．したがって，ミトコンドリアハプログループは特定

の mtDNA 多型のセットにより規定 されている．  

 アフリカ人 およびヨーロッパ人において持久系競技能力 とミトコンドリアハプログ

ループの関連性が検討されている．アフリカ人を対象 とした研究では，2004 年に

Sco t t ら (35 )が，エチオピア人の一流長距離ランナー76 名と，一般のエチオピア

人 108 名の間でハプログループの頻度比較を行い，エチオピア人長距離ランナー

とミトコンドリアハプログループの間に関連性は認められないと報告 した．しかしな

がら，最近 Sco t t ら (34 )は，ケニア人の国際大会レベルの長距離ランナー70 名と

国内レベルの長距離ランナー221 名 ，および 85 名の一般のケニア人を対象 とし

てハプログループの頻度比較 を行い，国 際大会 レベルの長距離 ランナーは一般

のケニア人 と比較 して，ハプログループ L0 の頻度が有意に高 く，L3 の頻度が有

意に低いことを報告 した．ヨーロッパ人を対象 とした研究では，  2005 年に Niemi

ら (28 )が，フィンランド人一流持久系競技者 52 名と一流瞬発系競技者 89 名を

対象 としてミトコンドリアハプログループの頻 度比較 を行 い，一 流 持久系競技者

においてハプログループ K とサブハプログループ J2 に属す人がいなかったと報告 し

た．その後 ，一般のヨーロッパ人においても，ハプログループ J に属す人は他のハ

プログループに属す人 と比較 して，最大酸素摂取量が低かったと報告 されている

(24 )．また，Cas t ro ら (13 )のスペイン人の一流持久系競技者 95 名を対象 とした

研究では，ハプログループ T の頻度が一般のスペイン人 と比較 して，一流持久系

競技者で低いことを報告 している．  
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約25% 約75%
遺伝子と

遺伝子関連配列
非遺伝子DNA

核ゲノム
3300 Mb

約3万の遺伝子

2種類のrRNA
遺伝子

ヒトゲノム

タンパク質をコード
する13個の遺伝子

22種の
tRNA遺伝子

ミトコンドリアゲノム
16.6 kb

37個の遺伝子

 

 

図 1－1．ヒトゲノムの構成  [文献 (41 )より改変 ]  
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図 1－2．運動能力に関連する遺伝子多型 (A)核ゲノム (B)ミトコンドリアゲノム 

(A) 

(B) 



 15

 

 

 

 

図 1－3．細胞内のエネルギー代謝  
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図 1－4．ミトコンドリア DNA（mtDNA）の模式図 

L鎖：軽鎖，H鎖：重鎖，OriH：重鎖複製開始点，OriL：軽鎖複製開始点 
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図 1－5．酸化的リン酸化系の模式図 

オレンジ，緑，ピンク，黄色で示したサブユニットが mtDNAにコードされている． 
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表 1 -1．核 DNA コドン表  

T C A G
T
C

翻訳終了 A
トリプトファン G

T
C
A
G
T
C
A

メチオニン G
T
C
A
G

第3塩基

セリン

アルギニン

グリシン
グルタミン酸

スレオニン

アラニン

チロシン

翻訳終了

ヒスチジン

グルタミン

アスパラギン

リジン

アスパラギン酸

A

G

フェニルアラニン

ロイシン

ロイシン

イソロイシン

バリン

第2塩基

T

C

セリン

プロリン

システイン

アルギニン

第1塩基

 

 注 ：U(ウラシル )を T（チミン）として表記 している．  

 

表 1 -2．ミトコンドリア DNA コドン表  

T C A G
T
C
A
G
T
C
A
G
T
C
A
G
T
C
A
G

トリプトファン

グリシン
グルタミン酸

メチオニン

イソロイシン

G バリン アラニン
アスパラギン酸

アルギニン
グルタミン

A スレオニン
アスパラギン セリン

リジン 翻訳終了

C ロイシン プロリン
ヒスチジン

第1塩基
第2塩基

第3塩基

T
フェニルアラニン

セリン
チロシン システイン

ロイシン 翻訳終了

 

 注 ：U(ウラシル )を T（チミン）として表記 している．  
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第 3章   

研究課題 １  

「日本人 トップアスリートに関連するミトコンドリアハプログループ」  

 

I .  目的  

 ミトコンドリアはほとんどの真 核生物 にある細 胞 内小器官 であり，ミトコンドリア

内膜にある酸化的 リン酸化系は生命活動や身体活動に不可欠 なエネルギーを

絶えず供給している．ミトコンドリアは核 とは別に独自の DNA を持ち，それらはミト

コンドリア DNA（mt DNA）と呼 ばれている．16569 塩基対からなる小 さな環状二

重鎖の mt DNAは，核 DNA とは異なり母性遺伝するという性質を持ち (19 )，酸化

的 リン酸化に不可欠な 13 種のタンパク質遺伝子 をコードしている．したがって，

mtDNA に生 じた多型は，ミトコンドリアにおける酸化的 リン酸化系の機能になん

らかの変化を生 じさせ，エネルギー代謝に影響を及ぼす可能性がある．興味深い

ことに，家 族研究により有酸素性運動能力は父親 より母親の影響 を受 けること

が報告 されている (10 ,  23 )．さらに，ある種の mtDNA 変異は運動不耐能 と関連

することが知 られていることから ( 5 )，mtDNA における塩基配列の多様性は，身

体運動能力に影響を及ぼしている可能性が考えられる．  

 実 際に，ある種の mtDNA 多型が，最大酸素摂取量やそのトレーニング効果 と

関連 しているということが報告 されている (14 ,  27 )．mtDNA は母性遺伝 し，組み

換えも起 こらないと考えられているので，mtDNA 多型は互いに連鎖 して存在 して

いる．したがって，個 々の多型 を個別に検討 したのでは，関 連性の認められた多

型から，機能的意義 を検討することは難 しい．そこで，個々の多型を個別に評価

するのではなく，まず，連鎖 している多型 をセットとして捉え，表現型 との関連性を

検討する必要がある．  

 類 似 した mtDNA のハプロタイプをまとめたものをミトコンドリアハプログループと
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呼ぶ．近年 このミトコンドリアハプログループが，ヨーロッパ人 ( 13 ,  28 )およびアフリ

カ人 ( 34 )において，一 流持久系競技者の競技能力 と関連 していることが報告 さ

れている．しかしながら，アジア人においてミトコンドリアハプログループと身体運動

能力 との関連性は明らかとなっていない．ミトコンドリアハプログループの分布には

地理的な多様性が存在 し，特定のハプログループは地域特異性を示す．実際に，

アフリカ人 やヨーロッパ人 で認められるほとんどのミトコンドリアハプログループは，

日本人を含むアジア人においては存在しない（資料 １）．  

 アフリカ人の mtDNAの系統は約 200 , 000年の歴史を持つことから配列の多様

性が大きい (39 )．東 アジアの人々の mtDNA の分岐年代はアフリカ人 と比較する

と新 しいが，30 ,000 から 55 ,000 年の歴史を持つ．さらに，日本人は寒冷な気候

に適応した北方のルートからの移住者 と，南方からの移住者が混合 している ( 36 )．

mtDNA の多様性は，我々の祖先に寒冷や飢餓などの厳 しい環境への適応をも

たらしたが，現代社会においては，その多様性がエネルギー代謝に関連 した様々

な疾患の易罹患性 に対 して，重 要 な役割 を果 たしていると考 えられている (25 )．

実 際 に日本人において，ある種のミトコンドリアハプログループは肥満 ( 17 )や２型

糖尿病 (16 ,  18 ,  20 )，メタボリックシンドローム ( 16 ,  37 )などと関連 していることが

報告 されている．特定のミトコンドリアハプログループはミトコンドリアの機能不全だ

けでなく，ミトコンドリア機能の亢進 とも関連 している可能性があるため，日本人に

おけるミトコンドリアハプログループは，運動能力にも関連するという仮説 を立てた．

そこで研究課題 １の目的は，日本人 トップアスリートの運動能力 とミトコンドリアハ

プログループとの関連性を明らかにすることとした．  

 

I I .  対象および方法  

1．  対象  

 過 去にオリンピック出場経験のある日本人 141名 （男性 ：110 名 ，女性 ：31 名 ）
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を一 流競技者群 とした．一 流 競 技者群 をさらに，専 門 種目の競技特性 により，

一流持久系競技者 （EA）群 81 名 ，および一流瞬発系 ・パワー系競技者 （SPA）

群 60 名へと分類 した（表 2－1）．コントロール（CON）群 として，mtDNA 全塩基

配 列 が 明 ら か に な っ て い る ヒ ト ミ ト コ ン ド リ ア ゲ ノ ム 多 型 デ ー タ ベ ー ス

（h t tp : / /m tsnp . tm ig . o r. j p /m tsnp / i ndex .sh tm l）上 の日本人 672 名 （男性 ：385

名 ，女性 ：285 名 ）のデータを用いた．  

 本 研 究は東京都健康長寿医療センター研究所 ，および国立スポーツ科学セン

ター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．  

 

2．  方法  

i .  DNA の抽出  

 QIAamp DNA B lood  Max i  K i t  （QIAGEN 社製 ）を使用 し，一流競技者群の

静脈血より総 DNA を抽出 した．  

 

i i .  ＤＮＡの増幅  

 PCR（po l ymeras e  cha in  reac t i on）法 にて mtDNA 制御領域の Hyperva r i a

b le  sequence  I（HVS- I：  m .16024-m. 16383）および 5178 番目の塩基部位

を含む二つの DNA 断片を増幅 した．増幅に用いたプライマーのセットを表 2－2

に示 した．フォワードプライマーは，特異的な 20 塩基の配列と、その 5 ′側の 18 塩

基のユニバーサル配列 （ - 21M 1 3：  5 ′ -TGTAAAACGA CGGCCA GT-3 ′）からなる

合計 38 塩基のオリゴヌクレオチドから構成 されていた（表 2－2）．PCR 法による

DNA の増幅は，20  ng の総 DNA，0 .25  un i t の Takara  Ex  Taq T M  HS （タカ

ラバイオ株式会社製 ），1  µ l の 10×  Ex  Taq  Bu f fe r，0 .2  mM の各 dNTP，そし

てそれぞれのプライマーを 0 .5  µM ずつ含む合計 10  µ l の反応液で行われた．P
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CR の条件は，94℃における熱変性が 5 分間 ，その後 ，熱変性 （94℃ -15 秒 ），

アニーリング（60℃ - 15 秒 ），伸長反応 （72℃ -1 分間 ）の 3 ステップを 40 サイクル

とした．最後に伸長反応を 72℃で 10 分間行った．プライマーダイマーなどの除去

のために，PCR 産物を Mul t iSc reen -PCR プレート（Mi l l i po re 社製 ）を用いて精

製 した．その後 ，1%のアガロースゲルを用いて PCR 産物の電気泳動を行い，エ

チジウムブロマイドで染色 した後 、UV 照射によって DNA の有無や質 ，濃度を確

認 した．  

 

i i i .  DNA 塩基配列の解析 と多型の同定  

 シークエンス反応には，B igDye  Term ina to r  Cyc le  Sequenc ing  K i t  ve rs i on  

3 .1  （App l i ed  B iosys tem 社製 ）を用いた．シークエンス反応は，3～10  ng の

PCR 産物 ，0 .5  µ l の BigDye  Te rm ina to r  Ready  Reac t i on  M i x  v3 . 1，1  µ l の

-21M13 プライマー（3 . 2  pmo l /µ l），1 .75  µ l の 5×  Sequenc ing  Bu f fe r を含む合

計 10  µ lの反応液で行われた．PCRの条件は，96℃における熱変性を 10分間 ，

その後熱変性 （96℃ -10 秒 ），アニーリング（50℃ - 5 秒 ），伸長反応 （60℃ -4 分

間 ）の 3 ステップを 25 サイクルとした．シークエンス反 応 後 ，過 剰 な Dye  

Term ina to r を除去するためエタノール沈殿を行い，真空乾燥機で乾燥 させた後 ，

ホルムアミドに溶解 した．溶解 した DNA サンプルを変性のために 95℃で 2 分間熱

し，すぐに氷 上 で冷 却 した．その後 ，塩 基 配 列 の決 定 を自 動 シークエンサー

App l i ed  B iosys tems  3130x l  Gene t i c  Ana l yze r  （App l i ed  B ios ys t em 社製 ）

を用いて行 った．得 られたすべての mtDNA 配列を，オリジナル ( 3 )および改訂版

(6 ) の ケ ン ブ リ ッ ジ 参 照 配 列 と 比 較 し ， DNA Sequenc ing  So f tware  

Sequencher T M  ve rs i on  4 .2 . 2  （Gene  Codes  Co rpo ra t i on 社製 ）を用いて，

視覚的に多型を確認 した．多型は，オーバーラップする 2 本以上の異なる断片で

確認 された．  
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i v.  ハプログループの分類  

 対 象 者 を，HVS- I およびその近 傍 の多 型 と，ハプログループ D を規 定 する

5178G>A 多型の組み合わせ（表 2－3）から，日本人に主要な 12 のハプログル

ープ（F，B，A，N9a，N9b，M7a，M7b，M*，G2，G1，D5 または D4）に分類 した

(36 )．141 名中 2 名はハプログループへの分類ができなかったため解析から除外

した．  

 

v.  統計解析  

 EA 群と CON 群 ，もしくは SPA 群と CON 群の間におけるハプログループの頻

度比較 を行 うため，各 群間 で、それぞれのハプログループの頻度 と，それ以外の

ハプログループの合計頻度を比較 した．統計学的処理は JMP ve rs ion  8  （SAS 

Ins t i t u te  Japan）にて χ 2 検定を用い，危険率 5%未満を有意 とした．  

 

I I I .  結果  

 EA 群と CON 群間 ，および SPA 群と CON 群間におけるハプログループの分布

比較を図 2 に示 した．それぞれのハプログループについて，その頻度 とそれ以外の

ハプログループの合計頻度を群間で比較すると，EA 群のハプログループ G1 の頻

度 （8 .9%）は CON 群 （3 .7%）と比較 して有意に高かった（オッズ比 ：2 .52  [95%

信頼区間 ：1 .05 -6 .02 ]，P=0 . 032；表 2－4）．また，有意ではないものの，EA 群

のハプログループ B の頻度 （6 . 3%）は CON 群 （13 .1%）と比較 して低い傾向があ

った（オッズ比 ：0 .45  [95%信頼区間 ：0 . 18 -1 .14 ]，P=0 .084；表 2－4）．  

 一 方 ，SPA 群のハプログループ F の頻度 （15 .0%）は，CON 群 （6 .0%）と比較 し

て有意に高かった（オッズ比 ：2 .79  [95%信頼区間 ：1 .28 -6 .07 ]，P=0 . 007；表 2

－4）．  

 本 研究の CON 群が，日本人全体のハプログループの分布 と差がないことを確
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認するため，東京都健康長寿医療センター研究所 でハプログループの解析 を終

えていた，一般の日本人合計 6131 名のデータと比較を行った．6131 名のデータ

において，ハプログループ F およびハプログループ G1 の頻度はそれぞれ 7 . 0%

（434 名 ）および 3 .5%（209 名 ）であった．地域ごとに分類すると，群馬県は 6 .7%

と 3 .0%（1418 名中 95 名と 43 名 ），岐阜県は 7 . 6%と 3 .8%（2748 名中 20 8

名と 104 名 ），東京都は 6 . 1%と 3 .4%（1493 名中 95 名と 51 名 ），佐賀県は

8 .3%と 2 . 9%（480 名中 40 名と 11 名 ）であった．本研究の CON 群と一般の日

本人 6131 名の間で，ハプログループ F およびハプログループ G1 の頻度に有意

な差は認められなかった．  

 

IV .  考察  

 本 研 究 では，一 流 競 技者群 とコントロール群 の間 で，あるハプログループの頻

度が有意に異なることが明 らかとなった．一流持久系競技者群はコントロール群

と比較 してハプログループ G1 の頻度が有意に高 く，一流瞬発系 ・パワー系競技

者群はコントロール群 と比較 してハプログループ F の頻度が有意に高かった．これ

は，アジア人において，ミトコンドリアハプログループと一流競技者 との関連性を検

討 した最初の報告である．本研究のコントロール群におけるハプログループ F およ

び G1 の頻度は，日本各地から集められた一般の日本人 6131 名における頻度

と差がなかった．したがって，本研究における一流競技者群 とコントロール群の間

のハプログループ F と G1 の頻度の差は，地域によるハプログループの分布の違

いでなく，運動能力に関連するハプログループを反映 していると考えられる．  

 最 近 ，ケニア人において一流長距離 ランナーの競技能力 と関連するミトコンドリ

アハプログループが報告 された ( 34 )．一 流ケニア人長距離 ランナーは一般のケニ

ア人 と比較 して，ハプログループ L0 の頻度が有意に高 く，ハプログループ L3 の頻

度が有意に低かった．また，Niemi ら (28 )はフィンランド人において，一流の瞬発
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系競技者 と持久系競技者の間でハプログループの頻度が異 なることを報告 した．

すなわち，一流持久系競技者においてハプログループ K およびサブハプログルー

プ J2 は検出されなかったとしている．さらに，Cas t ro ら (13 )は，スペイン人の一流

持久系競技者においてハプログループ T の頻度が一般のスペイン人 と比較 して

有 意 に低 いということを示 した．これらの一流競技者の競技能力 とミトコンドリア

ハプログループとの関連性は，これらのハプログループが身体運動能力や，そのト

レーナビリティーに影響を及ぼす多型を含んでいるということを示唆 している．  

 

ハプログループ G1 と一流持久系競技者  

 本 研究では，一流持久系競技者群においてハプログループ G1 の頻度がコント

ロール群 と比較 して有意に高かった．ミトコンドリアの主な機能は酸化的 リン酸化

による ATP の生成であるが，一方で酸化的 リン酸化の脱共役は熱を産生 し，そ

の結果 として ATP の生成効率が減少する (21 )．逆に，より強 く共役 した酸化的 リ

ン酸化は熱産生を減少 させ，結果 として ATP の生成効率が増加すると考えられ

る．このような ATP 生成効率は，ハプログループ G1 と優れた有酸素性運動能力

を持つ一流持久系競技者 との関連性 を部分的に説明 できるかもしれない．この

ようなミトコンドリアにおけるエネルギーの節約効果は，座 りがちな生活を送 った場

合 ，肥満 を誘発する可能性がある．実際に，Okura ら (29 )は，中高年の男女に

おいてハプログループ G1 を規定する多型の一つである m.15497G>A 多型が肥

満と関連 していることを報告 している．このように，ハプログループ G1 は，ATP 産

生効率の良い遺伝子型であり，エネルギーの節約効果の結果 として，高 い有酸

素性運動能力 と関 連する可能性がある．一 方 で，このハプログループの不活発

な個人においては，肥満に関連する可能性がある．  
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ハプログループ F と瞬発系 ・パワー系競技者  

 本 研究では，一流瞬発系 ・パワー系競技者群においてハプログループ F の頻

度がコントロール群 と比較 し有意に高いことが明 らかになった．瞬発系 ・パワー系

のパフォーマンスは，酸化的 リン酸化による ATP 生成と比較 して，解糖系による

ATP 生成により依存 しているということが知 られている．ミトコンドリアの主な機能

は酸化的 リン酸化による ATP の生成であり，これまでの先行研究において，瞬発

系 ・パワー系パフォーマンスと mt DNA との関連性は報告されていない．しかしなが

ら，ミトコンドリアは細胞内の Ca 2 +の貯蔵庫でもあり，細胞内の Ca 2 +濃度を調節

する．最近 ，Kazuno ら (22 )は，ミトコンドリアマクロハプルグループ N のサイブリッ

トが，マクロハプログループ M のサイブリットと比較 してヒスタミン刺激後の細胞質

Ca 2 +レベルのピーク値 が高 いことを報 告 している．このヒスタミン刺 激は，イノシト

ール 3 リン酸を介 して，小胞体から Ca 2 +を放出 させる．この結果はマクロハプログ

ループ N のサイブリットにおいて，細胞質の Ca 2 +応答が高まっていることを示唆 し

ている．一流瞬発系 ・パワー系競技者に関連が認められたハプログループ F は，

マクロハプログループ N の構成要素であるため，ハプログループ F が骨格筋など

の細胞内における Ca 2 +動態と関連 している可能性が考えられる．  

 Ca 2 +は骨格筋におけるグリコーゲンの分解 を調節 している．骨格筋の収縮は，

神経刺激により筋小胞体から Ca 2 +が放出され，細胞質内の Ca 2 +濃度が一時

的に上昇することで生 じるが，その Ca 2 +濃度の上昇は，同時にホスホリラーゼキ

ナーゼを活性化する．活性化 されたホスホリラーゼキナーゼは，グリコーゲン分解

活性 を有 するホスホリラーゼを活性化するため，グリコーゲン分解 と筋 収縮は連

動 して起 こる．骨格筋のグリコーゲンは解糖系の主要な基質であるので，Ca 2 +に

よるグリコーゲンホスホリラーゼ活 性の調 節は高 強 度運 動中 の骨格 筋 における

ATP の需要を満たす上で非常に重要であると考えられる．それゆえ，本研究にお

いて一流の瞬発系 ・パワー系競技者に関連 していたミトコンドリアハプログループ
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F は，細胞内の Ca 2 +濃度の調節を介 して，解糖系による ATP 生成速度もしくは

筋収縮の速度に関連しているかもしれない．  

 以 上 ，研究課題 １をまとめると，日本人一流持久系競技者においてミトコンドリ

アハプログループ G1 の頻度が有意に高かった．また，日本人一流瞬発系 ・パワ

ー系競技者においてミトコンドリアハプログループ F の頻度が有意に高かった．こ

れらの結果は，日本人において，mtDNA 多型が持久系競技能力だけでなく，瞬

発系 ・パワー系競技能力にも影響を及ぼしている可能性を示 している．  
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表 2－1．競技特性 

競技種目 EA群 SPA群 合計

ウエイトリフティング 0 4 4
カヌー 7 0 7
競泳 7 9 16
近代五種 1 0 1
サッカー 4 0 4
自転車 5 2 7
柔道 0 2 2
水球 4 0 4
体操 0 7 7
飛込み 0 6 6

バスケットボール 6 0 6
バレーボール 9 0 9
フェンシング 0 7 7
ボート 7 0 7
ボクシング 2 0 2
ホッケー 6 0 6
ヨット 10 0 10
陸上 13 18 31

レスリング 0 5 5
合計 81 60 141

 

EA： 一流持久系競技者，SPA： 一流瞬発系競技者 
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表 2－2．解析に用いたプライマーセット  

名前 配列 (5'-to-3') 名前 配列 (5'-to-3')

FL4827 TGTAAAACGACGGCCAGTCAAGGCACCCCTCTGACATC H5528 TTGAAGGCTCTTGGTCTGTA 739

FL15696 TGTAAAACGACGGCCAGTTTCGCCCACTAAGCCAATCA H81 CAGCGTCTCGCAATGCTATC 992

長さ (bp)
フォワードプライマー リバースプライマー
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表 2－3．ハプログループの分類に用いた多型 

ハプログループ 主要多型 補助多型

F 16304T>C 16129G>A or 16189T>C or 16207A>G or
(16203A>G and 16291C>T)

B 16183A>C, 16189T>C, 16519T>C 16217T>C or
(15851A>G [Cytb ] and 16140T>C)

A 16223C>T, 16290C>T, 16319G>A 16187C>T or 16519T>C or 16362T>C  or
(16129G>A and 16213G>A)

N9a 16172T>C, 16223C>T, 16257C>A, 16261C>T
N9b 16183A>C, 16189T>C, 16223C>T, 16519T>C
M7a 16209T>C, 16223C>T 16140T>C or 16324T>C
M7b 16129G>A, 16189T>C, 16223C>T, 16297T>C, 16298T>C

M* 16223C>T

16497A>G or
(16184C>T and 16298T>C and 16319G>A)
or (16234C>T and 16316A>G and
16362T>C) or (16311T>C and 16519T>C)

G2 16223C>T, 16278C>T, 16362T>C 16269A>G or 16519T>C

G1 16223C>T, 16362T>C, 16519T>C (15860A>G [Cytb ] and 16325T>C) or
(16184C>T and 16214C>T)

D5 5178C>A [ND2], 16189T>C, 16223C>T, 16362T>C 16167C>T or 16390G>A or
(16092T>C and 16266C>T)

D4 5178C>A [ND2], 16223C>T, 16362T>C

16129G>A or 16291C>T or 16319G>A or
16245C>T or 15874A>G [Cytb ] or 16278C>T
or 16174C>T or 16294C>T or
(16274G>A and 16290C>T and 16319G>A)
or (16145G>A and 16368T>C)

 
主要多型と補助多型のいずれか一つの組み合わせによりハプログループに分類した．ハプログ

ループ B，G1，D4，D5を決定するために，4つのタンパクコード領域の多型（15851A>G [Cytb]，
15860A>G [Cytb]，15874A>G [Cytb]，5178C>A [ND2]）をそれぞれ用いた． 
Cytb：Cytochrome b，ND2：NADH dehydrogenase subunit 2. 
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表 2－4．各群におけるミトコンドリアハプログループの分布比較  

CON群

N (%) N (%) P値 オッズ比 (95%信頼区間) N (%) P値 オッズ比 (95%信頼区間)

F 40 (6.0) 6 (7.6) 0.565 1.3 (0.53-3.17) 9 (15.0) 0.007 2.79 (1.28-6.07)
B 88 (13.1) 5 (6.3) 0.084 0.45 (0.18-1.14) 9 (15.0) 0.677 1.17 (0.56-2.46)

A 48 (7.1) 7 (8.9) 0.589 1.26 (0.55-2.90) 4 (6.7) 0.891 0.93 (0.32-2.67)

N9a 34 (5.1) 1 (1.3) 0.13 0.24 (0.03-1.78) 3 (5.0) 0.984 0.99 (0.29-3.32)

N9b 18 (2.7) 2 (2.5) 0.939 0.94 (0.21-4.15) 0 (0.0) 0.199 -

M7a 44 (6.5) 5 (6.3) 0.941 0.96 (0.37-2.51) 3 (5.0) 0.639 0.75 (0.23-2.50)

M7b 29 (4.3) 3 (3.8) 0.829 0.88 (0.26-2.94) 5 (8.3) 0.157 2.02 (0.75-5.42)

M* 34 (5.1) 7 (8.9) 0.16 1.82 (0.78-4.26) 2 (3.3) 0.554 0.65 (0.15-2.76)

G2 32 (4.8) 5 (6.3) 0.543 1.35 (0.51-3.57) 0 (0.0) 0.084 -

G1 25 (3.7) 7 (8.9) 0.032 2.52 (1.05-6.02) 1 (1.7) 0.41 0.44 (0.06-3.30)

D5 29 (4.3) 4 (5.1) 0.759 1.18 (0.40-3.46) 3 (5.0) 0.804 1.17 (0.34-3.95)

D4 233 (34.7) 24 (30.4) 0.447 0.82 (0.50-1.36) 20 (33.3) 0.834 0.94 (0.54-1.65)

Others 18 (2.7) 3 (3.8) 0.568 1.43 (0.41-4.98) 1 (1.7) 0.637 0.62 (0.08-4.69)

合計 672 79 60

ハプログループ
EA群 SPA群

 

CON：コントロール，EA：持 久系競技者 ，SPA：瞬 発系 ・パワー系競技者 ，M*:  ハプログループ M7a，M7b 以外の
ハプログループ M
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図 2．ミトコンドリアハプログループの分布 

* P<0.05 vs CON群，** P<0.01 vs CON群 
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第 4章   

研究課題 ２  

「日本人 トップアスリートにおけるミトコンドリアゲノム全塩基配列の決定 」  

 

I .  目的  

 研 究課題 １では，mtDNA の中でも遺伝子をコードしておらず，塩基配列の多様

性に富む Hyperva r i ab l e  sequence  I（HVS- I）とその近傍の限られた領域のみ

の解析から，各個体の mtDNA をミトコンドリアハプログループに分類 し，ハプログ

ループと競技能力 との関連性を検討 した．その結果 ，一流持久系競技者群にお

いてハプログループ G1 の頻度はコントロール群 と比較 して有意に高 く，一流瞬発

系 ・パワー系競技者群においてハプログループ F の頻度はコントロール群 と比較

して有意に高いことが明らかとなった．HVS- I の塩基配列を元にしたハプログルー

プの分類は，簡便で迅速な方法ではあるが，関連性の認められたハプログループ

が有する機能的に重要な多型までを明 らかにすることはできない．先行研究によ

り，日本人のハプログループを規定する遺伝子 コード領域の多型は示 されている

が (36 )，研 究課題 １において，HVS- I の解析によりそれぞれのハプログループに

分 類 された人 々が，実 際 にそれらの多 型 を有 しているかは確かではない．そこで

本研究課題では，日本人 トップアスリートの mtDNA 全塩基配列の決定を行 うこ

とにより，競 技 能力 と関 連 していたハプログループが有する，機 能的 に重要 な多

型を明らかにすることを第一の目的とした．  

 また，日 本人は 12 の主要なミトコンドリアハプログループ，すなわち F，B，A，

N9a，N9b，M7a，M7b，M*，G2，G1，D5，または D4 に分類 されるが，それらのミ

トコンドリアハプログループを更に詳細に解析すると，約 110のサブハプログループ

まで分類することができる (36 )（資 料 2－1～3）．先 行研究において，ハプログル

ープ D4 をさらに細分化 したサブハプログループのうち，サブハプログループ D4a が
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長寿 と関連することが報告 されている ( 9 )．研 究課題 １の結果からも明 らかなよう

に（図 2），日本人の多 くはハプログループ D4 に分類 される。このハプログループ

D4 をさらに細分化 して詳細に解析するためにも，mtDNA 全塩基配列の決定が

必要である．したがって，本研究課題の第 2 の目的は，日本人 トップアスリートの

mtDNA 全塩基配列の決定を行 うことにより，競技者群 96 名をサブハプログルー

プにまで分類 し，競技能力 との関連性を検討することであった．  

 

I I .  対象および方法  

1．  対象  

 研 究課題 １の競技者群 141 名から無作為に選出した 96 名 （男性 ：77 名 ，女

性 ：19 名 ）を対象 とした．競技特性により分類すると一流持久系競技者 （EA）群

が 52 名 ，一流瞬発系 ・パワー系競技者 （SPA）群 が 44 名であった．コントロール

（CON）群 として，mtDNA 全塩基配列が明 らかとなっているヒトミトコンドリアゲノ

ム多 型 データベース（ h t tp : / /m tsnp . tm ig . o r. j p /m tsnp / i ndex .sh tm l ）上 の日 本

人 672 名 （男性 ：385 名 ，女性 ：285 名 ）のデータを用いた．  

 本 研究は東京都健康長寿医療センター研究所および国立スポーツ科学センタ

ーの倫理審査委員会の承認 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．  

 

2．  方法  

i .  DNA の抽出  

 QIAamp DNA B lood  Max i  K i t  （QIAGEN 社製 ）を使用 し，競技者群の静脈

血より総 DNA を抽出 した．  
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i i .  DNA の増幅  

Fi rs t  PCR 

16569  bp の mtDNA を，それぞれが約 3000  bp となるように A から F の計 6

本の DNA 断片として増幅 した．増幅に用いたプライマーのセット（L プライマー，H

プライマー）を表 3-1 に示 した．PCR 法による DNA の増幅は，20  ng の総 DNA，

0 .5  un i t の Taka ra  Ex  Taq T M  HS（タカラバイオ株式会社製 ），2  µ l の 10×  Ex  

Taq  Bu f fe r，0 . 4  mM の各 dNTP，そしてそれぞれのプライマーを 1  µM ずつを含

む合計 20  µ l の反応液で行った．PCR の条件は，94℃における熱変性を 5 分間 ，

その後 ，熱 変 性 （ 94℃ - 15 秒 ） ，アニーリング （ 52-62℃ - 15 秒 ） ，伸 長 反 応

（72℃ -3 分間 ）の 3 ステップを 40 サイクルとし，最後に伸長反応を 72℃で 10 分

間 行 った ．プライマーダイマーなどの除 去 のために，増 幅 した PCR 産 物 を

Mul t iSc reen -PCR プレート（Mi l l i po re 社製 ）を用いて精製 した．その後 ，1%のア

ガロースゲルを用いて PCR 産物の電気泳動を行い，エチジウムブロマイドで染色

した後 ，UV 照射によって DNA の有無や質 ，濃度を確認 した．  

Second PCR 

1 s t  PCR で増幅 した PCR 産物を，互いにオーバーラップする 1 から 60 の計 60

本の DNA 断片 （600～1000  bp）として増幅 した．増幅に用いたプライマーのセッ

トを表 3-2，3 に示 した．PCR法による増幅は，20  ngの 1 s t  PCR産物 ，0 . 25  un i t

の Taka ra  Ex  Taq T M  HS（タカラバイオ株式会社製 ），1  µ l の 10×Ex  Taq  Bu f fe r，

0 .2  mM の各 dNTP，そしてそれぞれのプライマーを 0 . 5  µM ずつを含む合計 10  µ l

の反応液で行われた．PCR の条件は，94℃における熱変性を 5 分間 ，その後熱

変性 （94℃ -15 秒 ），アニーリング（60℃ -15 秒 ），伸長反応 （72℃ -1 分間 ）の 3 ス

テップを 40 サイクルとし，最後に伸長反応を 72℃で 10 分間行った．1 s t  PCR 後

と同様に増幅した PCR 産物の精製および質の確認を行った．  
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i i i .  DNA 塩基配列の解析 と多型の同定  

 シークエンス反応には，B igDye  Term ina to r  Cyc le  Sequenc ing  K i t  ve rs i on  

3 .1  （App l i ed  B iosys tem 社製 ）を用いた．シークエンス反応は，3～10  ng の

PCR 産物 ，0 .5  µ l の BigDye  Te rm ina to r  Ready  Reac t i on  M i x  v3 . 1，1  µ l の

-21M13 プライマー（3 . 2  pmo l /µ l），1 .75  µ l の 5×  Sequenc ing  Bu f fe r を含む合

計 10  µ l の反応液で行われた．PCR の条件は，96℃における熱変性を 10 分間

とし ，その後 ，熱 変 性 （ 96℃ - 10 秒 ） ，アニーリング （ 50℃ - 5 秒 ） ，伸 長 反 応

（60℃ -4 分間 ）の 3 ステップを 25 サイクル行った．シークエンス反応後 ，過剰な

Dye  Te rm ina t o r を除去するためエタノール沈殿を行い，真空乾燥機で乾燥 させ

た後 ，ホルムアミドに溶解 した．溶解 した DNA サンプルを変性のために 95℃で 2

分 間 熱 し，すぐに氷 上 で冷 却 した．塩 基 配 列 の決 定 は，自 動 シークエンサー

App l i ed  B iosys tems  3130x l  Gene t i c  Ana l yze r  （App l i ed  B ios ys t em 社製 ）

を用いて行 った．得 られたすべての mtDNA 断片の塩基配列は，オリジナル (3 )お

よび改訂版 (6 )のケンブリッジ参照配列 と比較 し，DNA Sequenc ing  So f tware  

Sequencher T M  ve rs i on  4 .2 . 2  （Gene  Codes  Co rpo ra t i on 社製 ）を用いて，

視覚的に多型を確認 した．それぞれの多型は，オーバーラップする 2 本以上の異

なる断片で確認 された．  

 

i v.  ハプログループ（サブハプログループ）の分類  

 ミトコンドリアゲノム全塩基配列の決定により得 られた，mtDNA 全塩基配列上

の多型の組み合わせにより，競技者群 96 名をそれぞれ日本人に主要な 12 のハ

プログループおよび，ハプログループをさらに細 分化 したサブハプログループへ分

類した (36 )（資 料 2－1～3）．  
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v.  統計解析  

統計学的処理は JMP ve rs i on  8  （SAS Ins t i t u te  Japan）にて χ 2 検定を用い，

危険率 5%未満を有意 とした．  

 

I I I .  結果  

1 .  異なる分類法によるハプログループ分類結果の比較  

 研 究課題 １では，mtDNA の HVS- I およびいくつかのタンパクコード領域の多型

の有無によってハプログループへの分類 を行 った．この簡便 な分類法によるハプ

ログループの分類結果の信頼性を確認するため，研究課題 １の分類結果 と，本

研究課題の mtDNA 全塩基配列上の多型によるハプログループ分類結果を比

較 した（表 3-4）．その結果 ，96 検体中 94 検体において，両分類法により分類 さ

れたハプログループは一致 し，分類結果の一致率は 98%であった．以上の結果

から，研 究課題 １におけるハプログループの分類結果は比較的信頼性が高いと

考えられる．したがって，研究課題 １の結果 をもとに，競技能力 と関連性 していた

ハプログループが有する機能的な多型を検討することとした．  

 

2 .  ハプログループを規定する機能的な多型の検討結果  

i .  持久系運動能力 と関連するハプログループ G1 を規定する多型  

 ハプログループ G1 の系統樹を資料 3－1 に示 した．研究課題 1 において，ハプ

ログループ G1 は，一流持久系競技者群で高頻度であった．ハプログループ G1

の有する機能的な多型を明らかにするため，ハプログループ G1 を規定する 4 つ

の多型 （m. 7867C>T，m.8200T>C，m.15323G>A，m.15497G>A）を，研究課

題 １においてハプログループ G1 に分類 された競技者が実際に保有しているか否

かを検討 した（表 3－5）．その結果 ，ハプログループ G1 に分類 される人は全員が

必ずこれら 4 つの多型を保有 しており，ハプログループ G1 以外に分類される競技
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者 でこれらの多 型 を保 有 しているものは一 人 もいなかった．これらの多 型 は全 て

EA 群で頻度が高い傾向があったが有意ではなかった（表 3－6）．  

 

i i .  瞬発系競技能力 と関連するハプログループ F を規定する多型  

 ハプログループ F の系統樹を資料 3－2 に示 した．研究課題 １において，ハプロ

グループ F は瞬発系 ・パワー系競技者において高い頻度で検出 された．ハプログ

ループ F の有する機能的な多型を明らかにするため，ハプログループ F を規定す

る 6 つ の 多 型 （ m.248de lA ， m.3970C>T ， m.6392T>C ， m.10310G>A ，

m.13928G>C，m.16304T>C）を，研究課題 １において，ハプログループ F に分

類 された競技者が，実際に保有 しているか否かを検討 した（表 3-7）．その結果 ，

ハプログループ F に分類 された人は，全員が必ずこれらの多型を保有 していた．さ

ら に ， m.3970C>T ， m. 6392T>C ， m.10310G>A ， m.13928G>C ，

m.16304T>C は，ハプログループ F 以外に分類される競技者は一人も保有 して

いなかった．また，これら 6 つの多型はすべて SPA 群において CON 群 と比較 し，

有意に頻度が高かった（表 3-8）．  

 

3 .  サブハプログループの分類結果  

i .  ハプログループ D4 のサブハプログループ  

 ハプログループ D4 をさらに細分化 したサブハプログループへ分類 し，EA 群 と

CON 群および SPA 群と CON 群の間でサブハプログループの頻度比較を行った

（表 3－9，図 3－1）．その結果 ，EA 群は CON 群と比較 し，サブハプログループ

D4e の頻度が有意に高いことが明らかとなった（オッズ比 ：2 .61  [95%信頼区間 ：

1．04－6．56 ]，P=0 . 035）．  
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i i .  ハプログループ G1 のサブハプログループ  

 持 久系競技者において頻度が高かったハプログループ G1 はサブハプログルー

プ G1a と G1b に分類することができる（資料 3－1）．CON 群 と比較 し，競技者

群 においてこれらのサブハプログループに頻 度 の偏 りがないかを検 討 するため，

EA 群 と CON 群 ，および SPA 群と CON 群の間で，サブハプログループの頻度比

較を行った．その結果 ，EA 群におけるこれらのサブハプログループの頻度は G1a

が 5 .7%，G1b が 1 . 9%，SPA 群におけるサブハプログループの頻度は G1a が

2 .3%，G1b が 0%であり，CON 群の頻度 （G1a：3 .3%，G1b：0 .5%）と比較 して

有意な差は認められなかった．  

 

i i i .  ハプログループ F のサブハプログループ  

 瞬 発 系 ・パワー系 競 技 者 群 で頻 度 が高 かったハプルグループ F は，F1a1，

F1b1a，F1b2，F1b3，F1c，F2a，F3，F4a，F4b という 9 つのサブハプログループ

に分類 される（資料 3－2）．CON 群 と比較 し競技者群において，これらのサブハ

プログループの中 で，特 定のサブハプログループに頻度の偏 りがないかを検討す

るため，EA 群と CON 群 ，および SPA 群 と CON 群の間でそれぞれ頻度比較を

行った（表 3－10）．その結果 ，SPA 群におけるサブハプログループ F1b1a の頻

度 （9 .1%）が CON 群 （2 .8%）と比較 して有意に高かった（オッズ比 ：3 .44  [95%

信頼区間 ：1 .12 -10 .58 ]，P=0 .022）．  

 瞬 発系 ・パワー系競技者群で頻度が高かったサブハプログループ F1b1a の有

する機能的な多型を明らかにするため，サブハプログループ F1b1a を規定する 5

つ の 多 型 （ m.4732A>G ， m.10976C>T ， m. 12633C>T ， m.14476G>A ，

m.16232C>A）をサブハプログループ F1b1a に分類 された競技者が実際に保有

しているかどうか検討 した（表 3－11）．その結果サブハプログループ F1b1a に分

類 された人 は全 員 が必 ずこれらの多 型 を保 有 しており ，サブハプログループ
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F1b1a 以外でこれらの多型 を保有 している人はいなかった．よってこれらの多型

はサブハプログループ F1b1a に特異的な多型であることが明らかとなった．これら

の 5 つの多型はすべて SPA 群において CON 群 と比較 し，有意に頻度が高かっ

た（表 3－12）．  

 

4 .  研究課題 １で分類できなかった検体について  

 研 究課題 １において分類できなかった 2 検体のうち 1 検体は，全塩基配列の決

定により得 られたタンパクコード領域の多型から，ハプログループ F に分類 される

ことが明らかとなった．この検体は HVS- I 領域にあるハプログループ F を規定する

16304T>C 多型を持 っていなかったことから，HVS- I の解析からは分類すること

ができなかったことが明らかとなった．残 りの 1 検体は，研究課題 ２で解析を行っ

た 96 名に含まれていなかった．  

 

IV .  考察  

ハプログループの分類法  

 研 究課題 １で行 った HVS- I およびいくつかのタンパクコード領域の多型をもとに

した簡便なハプログループの分類 と，本研究課題で行った mtDNA 全塩基配列

上の多型を元にしたより正確なハプログループの分類結果を比較すると，結果の

一致率は 98%であった（表 3－4）．HVS- I の多型を元にした分類法は迅速により

安 価 で行 うことができるため，大 規模 な疫 学研究等 に用 いる場 合 には有用 であ

ると考 えられる．しかしながら，本 研 究のように比 較 的小集団 で検討 を行 う場 合

には，より正確な mt DNA 全塩基配列の多型を元にした分類法が必要である．  

 

ハプログループ G1 

 研 究課題 １において持久系競技能力に関連 していたハプログループ G1 は，4
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つの多型 ，すなわち m.7867C>T，m.8200T>C，m.15323G>A，m.15497G>A

によって規 定 されることが知 られている ( 36 )．本 研 究 においても，これらの多型が

ハプログループ G1 に特異的な多型であることが確認 された．本研究課題では 96

名のみで解析 を行 ったため，統計パワーが不足 し有意差は得 られなかったが，こ

れらの多型はすべて EA 群で CON 群 と比較 し頻度が高い傾向があった．これら

はすべて タ ンパ ク コ ー ド領 域 の多 型 であ り ， こ の う ち m.15323G>A および

m.15497G>A は電子伝達系の複合体 I I I のタンパク質であるシトクロム b にアミ

ノ酸置換を引き起 こす．m.15323G>A 多型は，シトクロム b の 193 番目のアミノ

酸 をアラニンからスレオニンへと置換する．アラニンとスレオニンのアミノ酸 残基の

間に生 じる物理化学的な相違 （Gran tham 値 ）は 58 と比較的高いことから，影

響の大きなアミノ酸置換である可能性がある．このアミノ酸置換はシトクロム b の

タ ン パ ク 二 次 構 造 に お い て 膜 貫 通 領 域 に 位 置 し て い た （ 図 3 － 2 ） ．

m.15323G>A 多型は，膜貫通領域において疎水性のアミノ酸 であるアラニンか

ら親水性のアミノ酸 スレオニンへと置 換することにより膜 の安定性等に影響 を及

ぼしている可能性がある．  

 一 方 m.15497G>A 多型は，シトクロム b の 251 番目のアミノ酸 をグリシンから

セリンへと置換する．グリシンとセリンの Gran tham 値も 56 と比較的高かった．ま

た，251 番目のグリシンは哺乳類で良 く保存 されているアミノ酸 であり，機能的に

重要なアミノ酸である可能性が考えられる．複合体 I I I は還元型ユビキノンからシ

トクロム c に電子を移す働きをしているが，251 番目のグリシンはシトクロム b のユ

ビキノン結合部位に位置 しており (38 )，グリシンからセリンへと置換することで，ユ

ビキノンへの親和性が変化する可能性がある．  

 先 行研究により，ミトコンドリアミオパチーや運動不耐能を示す患者において，シ

トクロム b の 251 番 目 のアミノ酸 をグリシンからアスパラギン酸 へと置 換 する

m.15498G>A 変異 （Gly251Asp）が報告 されている ( 4 )．また，興味深いことに，
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m.15497G>A 多型 （Gly251Ser ）は，中 高 年者において肥満 と関 連 することが

報告 されている ( 29 )．これらの報告は Gly251Ser のアミノ酸置換が，シトクロム b

の機能的変化を伴 っていることを示唆 している．Okura ら ( 29 )は，肥満に関わる

表現型 と m.15498G>A 多型との関連性を説明する 2 つの仮説を立てている．

一つめは，複合体 I I I でのエネルギー節約効率の増加が結果としてエネルギー消

費を減少 させたというもの．そして二つめは，ユビキノン結合部位におけるユビキノ

ンの還元を抑制することにより，脂肪酸の β 酸化が減少し，脂肪の蓄積が促され

たという仮説である．本研究では，m.15497G>A 多型によって規定 されるハプロ

グループ G1 が，一流持久系競技者と関連 していた．したがって，m.15497G>A

多型は，ATP 産生効率が高まることで，エネルギー節約効率が増加する遺伝子

型であるという仮説を支持する結果であった．  

 また，ハプログループ G1 はサブハプログループ G1a と G1b に分類することがで

きるが，コントロール群 と比較 して，これらのサブハプログループに頻度の偏 りは認

められなかった．したがって，ハプログループ G1 と持久系競技能力の関連性にお

ける責任候補遺伝子多型はハプログループ G1 を規定する多型であると考えられ

る．今後 ，ハプログループ G1 を規定する m.15323G>A および m.15497G>A 多

型が，ミトコンドリアの機 能 に実際 にどのような影 響 を及ぼしているのか明 らかに

するため，サイブリッド細胞等を用いて多型の機能解析を行 う必要がある．  

 

ハプログループ F 

 研 究課題 1 において，瞬発系 ・パワー系競技能力に関連していたハプログルー

プ F は 6 つの多 型 ， す なわ ち m.248de lA ， m. 3970C>T ， m.6392T>C ，

m.10310G>A，m.13928G>C，m.16304T>C によって規定 されることが知られて

い る (36 ) ． 本 研 究 に お い て m.3970C>T ， m.6392T>C ， m.10310G>A ，

m.13928G>C，m. 16304T>C はハプログループ F に特異的な多型であり，これら
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の多型はすべて，SPA 群において CON 群 と比較 し有意に頻度が高いことが明ら

かとなった．このうち，m.3970C>T，m.6392T>C，m.10310G>A，m.13928G>C

はタンパクコード領域の多型であり，特に m.13928G>C は電子伝達系複合体 I

の NADH 脱水素酵素複合体サブユニット 5（ND5）において，531 番目のアミノ酸

をセリンからスレオニンへ置換する非同義置換 である．このアミノ酸 置換は ND5

のタンパク二次構造において，膜貫通領域に位置していた（図 3－3）．セリンとス

レオニンのアミノ酸残基の間に生 じる物理化学的な相違は 58 と比較的高いので，

m.13928G>C 多型は複合体 I の機能に何らかの影響を及ぼすと推定 される．複

合体 I は NADH 脱水素酵素複合体であり，解糖系および TCA 回路より得 られ

た NADH の電子をユビキノンに渡 し，4 つのプロトンを膜間腔に放出することによ

って内膜にプロトン勾配 を生 じさせる．プロトン勾配はミトコンドリアによる Ca 2 +の

取 り込みの原動力であるので，m.13928G>C 多型がミトコンドリア内膜のプロトン

勾配や細胞内のカルシウム動態等に影響を及ぼしている可能性がある．細胞内

の Ca 2 +は筋収縮やグリコーゲンの分解調節において重要な役割を果たしている

ことから，m.13928G>C 多型は細胞内の Ca 2 +濃度の調節を通 して，瞬発系 ・パ

ワー系パフォーマンスに影響を及ぼしている可能性が考えられる．  

 また，本研究では，SPA 群において，ハプログループ F をさらに細分化 したサブ

ハプログループのうち，サブハプログループ F1b1a の頻度が有意に高いことが明

らかとなった．このことは，瞬発系 ・パワー系競技者 とハプログループ F との関連

性がサブハプログループ F1b1a に起因する可能性を示唆 している．サブハプログ

ル ー プ F1b1a は 5 つ の 多 型 ， す な わ ち m.4732A>G ， m.10976C>T ，

m.12633C>T ， m.14476G>A ， m.16232C>A に よ っ て 規 定 さ れ て い る ．

m.4732A>G，m.10976C>T，m.12633C>T，m.14476G>A はタンパクコード領

域の多型であり，この中で m.4732A>G 多型は，電子伝達系複合体 I の NADH

脱水素酵素複合体サブユニット 2（ND2）において，88 番目のアミノ酸 をアスパラ
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ギンからセリンへ置換 する非同義置換 である．したがって，m.4732A>G 多型が

瞬発系 ・パワー系パフォーマンスに影響 を及ぼしている可能性 もあり，今 後 競技

者群の数を増やしてさらに検討 していく必要がある．  

 

ハプログループ D4 

 日 本人はハプログループ D4 の頻度が高 く，本研究のコントロール群は 34 .7%，

競技者群は 31 . 7%がハプログループ D4 に属 していた．ハプログループ D4 はさら

に 14 のサブハプログループ（D4a，D4b，D4c，D4d，D4e，D4f，D4g，D4h，D4 i，

D4 j，D4k，D4 l，D4m，D4n）に分 類 することができる（資 料 2－3 ）．本 研究 では

EA 群 におけるサブハプログループ D4e の頻 度 （ 11 .5% ）が CON 群 の頻 度

（5 .8%）と比較 して有意に高いことが明らかとなった．サブハプログループ D4e は

さらに D4e1 と D4e2 に分類 される．CON 群におけるこれらのサブハプログループ

の頻度は 1 .2%と 3 .4%であるが，本研究の EA 群で D4e に分類 された個体は全

員が D4e2 に属 しており，EA 群におけるサブハプログループ D4e2 の頻度は

11 .5%であった．このサブハプログループは m.15874A>G 多型によって規定 され

ることが知 られている ( 36 )．本研究においても，サブハプログループ D4e2 に分類

された個体は全員が m.15874A>G 多型を持っており，他のハプログループでは

見つからなかったことから，この多型はサブハプログループ D4e2 に特異的な多型

であることが明らかとなった．しかしながら，m.15874A>G 多型は同義置換であり，

この多型の機能的意義は不明である．そこで，サブハプログループ D4e2 と一流

持久系競技者との関連性を説明する二つの仮説を立てた．一つめは Tanaka ら

(38 )が提案している中庸仮説で，アミノ酸置換が少ない mtDNA を有することがそ

の固体に有利に働 くという仮説である．二つめは Bi la l ら (9 )や A lexe ら ( 1 )が提案

しているヒッチハイク仮説 であり，特 定のハプログループを有 していた祖先集団に

おいて生 じた核ゲノム多型が存在するという仮説である．本研究課題は 96 名の
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みの解析であったため，今後競技者群を増やして検討する必要があると共に，こ

れらの仮説についても検討 してゆく必要がある．  
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表 3－1．プライマー塩基配列（1st PCR） 

名前 配列 (5' to 3') 名前 配列 (5' to 3')
A L77 ACGCGATAGCATTGCGAGAC H3538 AGAAGAGCGATGGTGAGAGC 3481
B L2815 GGGCGACCTCGGAGCAGAAC H6158 TATCGGGGGCACCGATTATT 3358
C L5545 ACAGCTAAGGACTGCAAAAC H9133 ATTAAGGCGACAGCGATTTC 3571
D L8281 CCCCCTCTAGAGCCCACTGT H11571 TAGGCAGATGGAGCTTGTTA 3310
E L10796 CCACTGACATGACTTTCCAA H14378 TTAGTGGGGTTAGCGATGGA 3062
F L13901 TCTCCAACATACTCGGATTC H609 GCCCGTCTAAACATTTTCAG 3297

フラグメント
フォワードプライマー リバースプライマー

長さ (bp)
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表 3－2．FL プライマー塩基配列 （2 n d  PCR）  

フラグメント 名前 配列 (5'-3')

1 FL100 TGTAAAACGACGGCCAGTGGAGCCGGAGCACCCTATGT
2 FL398 TGTAAAACGACGGCCAGTTTTTATCTTTTGGCGGTATG
3 FL700 TGTAAAACGACGGCCAGTAGCATCCCCGTTCCAGTGAG
4 FL995 TGTAAAACGACGGCCAGTAAAACTCCAGTTGACACAAA
5 FL1254 TGTAAAACGACGGCCAGTCTATATACCGCCATCTTCAG
6 FL1485 TGTAAAACGACGGCCAGTGCCCGTCACCCTCCTCAAGT
7 FL1779 TGTAAAACGACGGCCAGTATAGTACCGCAAGGGAAAGA
8 FL2045 TGTAAAACGACGGCCAGTACTTTAAATTTGCCCACAGA
9 FL2332 TGTAAAACGACGGCCAGTCGCATAAGCCTGCGTCAGAT

10 FL2616 TGTAAAACGACGGCCAGTAATAGGGACCTGTATGAATG
11 FL2864 TGTAAAACGACGGCCAGTTCACCAGTCAAAGCGAACTA
12 FL3119 TGTAAAACGACGGCCAGTCCCTGTACGAAAGGACAAGA
13 FL3455 TGTAAAACGACGGCCAGTCTGACGCCATAAAACTCTTC
14 FL3712 TGTAAAACGACGGCCAGTGTAGCCCAAACAATCTCATA
15 FL4008 TGTAAAACGACGGCCAGTAAACACCCTCACCACTACAA
16 FL4250 TGTAAAACGACGGCCAGTCCCCTCAAACCTAAGAAATA
17 FL4529 TGTAAAACGACGGCCAGTAGCGCTAAGCTCGCACTGAT
18 FL4827 TGTAAAACGACGGCCAGTCAAGGCACCCCTCTGACATC
19 FL5110 TGTAAAACGACGGCCAGTCCGCATTCCTACTACTCAAC
20 FL5362 TGTAAAACGACGGCCAGTACTCCACCTCAATCACACTA
21 FL5602 TGTAAAACGACGGCCAGTCCCACTCTGCATCAACTGAA
22 FL5890 TGTAAAACGACGGCCAGTCCTCACCCCCACTGATGTTC
23 FL6186 TGTAAAACGACGGCCAGTCCCCGCATAAACAACATAAG
24 FL6452 TGTAAAACGACGGCCAGTCTTCGTCTGATCCGTCCTAA
25 FL6716 TGTAAAACGACGGCCAGTAGGTATGGTCTGAGCTATGA
26 FL6957 TGTAAAACGACGGCCAGTGGCCTGACTGGCATTGTATT
27 FL7245 TGTAAAACGACGGCCAGTACCACATGAAACATCCTATC
28 FL7497 TGTAAAACGACGGCCAGTGGCCTCCATGACTTTTTCAA
29 FL7762 TGTAAAACGACGGCCAGTGGAAATAGAAACCGTCTGAA
30 FL8053 TGTAAAACGACGGCCAGTACAAGACGTCTTGCACTCAT
31 FL8345 TGTAAAACGACGGCCAGTCCAACACCTCTTTACAGTGA
32 FL8635 TGTAAAACGACGGCCAGTCTCATCAACAACCGACTAAT
33 FL8913 TGTAAAACGACGGCCAGTACCACAAGGCACACCTACAC
34 FL9213 TGTAAAACGACGGCCAGTCACCAATCACATGCCTATCA
35 FL9484 TGTAAAACGACGGCCAGTTCTTCGCAGGATTTTTCTGA
36 FL9747 TGTAAAACGACGGCCAGTTACTTCGAGTCTCCCTTCAC
37 FL10028 TGTAAAACGACGGCCAGTAACTAGTTTTGACAACATTC
38 FL10297 TGTAAAACGACGGCCAGTAAACAACTAACCTGCCACTA
39 FL10616 TGTAAAACGACGGCCAGTCAACACCCACTCCCTCTTAG
40 FL10910 TGTAAAACGACGGCCAGTAGCTGTTCCCCAACCTTTTC
41 FL11183 TGTAAAACGACGGCCAGTCGCCTGAACGCAGGCACATA
42 FL11467 TGTAAAACGACGGCCAGTAAAACTAGGCGGCTATGGTA
43 FL11766 TGTAAAACGACGGCCAGTGCACTCACAGTCGCATCATA
44 FL12057 TGTAAAACGACGGCCAGTAAAACACCCTCATGTTCATA
45 FL12357 TGTAAAACGACGGCCAGTAACCACCCTAACCCTGACTT
46 FL12600 TGTAAAACGACGGCCAGTATTCATCCCTGTAGCATTGT
47 FL12889 TGTAAAACGACGGCCAGTGCCTTAGCATGATTTATCCT
48 FL13188 TGTAAAACGACGGCCAGTCACTCTGTTCGCAGCAGTCT
49 FL13479 TGTAAAACGACGGCCAGTAGGAATACCTTTCCTCACAG
50 FL13721 TGTAAAACGACGGCCAGTTATTCGCAGGATTTCTCATT
51 FL13986 TGTAAAACGACGGCCAGTACTCCTCCTAGACCTAACCT
52 FL14279 TGTAAAACGACGGCCAGTGACCCCTCTCCTTCATAAAT
53 FL14559 TGTAAAACGACGGCCAGTCGACCACACCGCTAACAATC
54 FL14837 TGTAAAACGACGGCCAGTTGAAACTTCGGCTCACTCCT
55 FL15126 TGTAAAACGACGGCCAGTCCTTCATAGGCTATGTCCTC
56 FL15405 TGTAAAACGACGGCCAGTTCCACCCTTACTACACAATC
57 FL15696 TGTAAAACGACGGCCAGTTTCGCCCACTAAGCCAATCA
58 FL15948 TGTAAAACGACGGCCAGTAGGACAAATCAGAGAAAAAG
59 FL16221 TGTAAAACGACGGCCAGTCCCTCAACTATCACACATCA
60 FL16504 TGTAAAACGACGGCCAGTGTTCCTACTTCAGGGTCATA

 



 48

表 3－3．H プライマー塩基配列 （2 n d  PCR）  

フラグメント 名前 配列 (5'-3')

1 H1014 AGCCACTTTCGTAGTCTATT
2 H1591 TACACTCTGGTTCGTCCAAG
3 H1696 GGTTGTCTGGTAGTAAGGTG
4 H1828 AGGTATAGGGGTTAGTCCTT
5 H2060 GGGGATTTAGAGGGTTCTGT
6 H2385 ACTTGTTGGTTGATTGTAGA
7 H2669 GGCAGGTCAATTTCACTGGT
8 H3082 TAGAAACCGACCTGGATTAC
9 H3370 AGAATTTTTCGTTCGGTAAG

10 H3538 AGAAGAGCGATGGTGAGAGC
11 H3538 AGAAGAGCGATGGTGAGAGC
12 H3876 GGGTTCGGTTGGTCTCTGCT
13 H4222 GAGATTGTAATGGGTATGGA
14 H4552 TTCTAGGCCTACTCAGGTAA
15 H4854 TTTTGTCATGTGAGAAGAAG
16 H5528 TTGAAGGCTCTTGGTCTGTA
17 H5528 TTGAAGGCTCTTGGTCTGTA
18 H5759 TCAAACCTGCCGGGGCTTCT
19 H6009 CCCAGCTCGGCTCGAATAAG
20 H6158 TATCGGGGGCACCGATTATT
21 H6454 GATTAGGACGGATCAGACGA
22 H6757 ATGGTGTGCTCACACGATAA
23 H7005 ACAACGTAGTACGTGTCGTG
24 H7613 ATAGGGGAAGTAGCGTCTTG
25 H7613 ATAGGGGAAGTAGCGTCTTG
26 H7758 GACGGTTTCTATTTCCTGAG
27 H8144 TAGTATACCCCCGGTCGTGT
28 H8395 GTATGGGGGTAATTATGGTG
29 H9133 ATTAAGGCGACAGCGATTTC
30 H9133 ATTAAGGCGACAGCGATTTC
31 H9235 TCATGGGCTGGGTTTTACTA
32 H9483 CAGAAAAATCCTGCGAAGAA
33 H10137 TTTTCTATGTAGCCGTTGAG
34 H10137 TTTTCTATGTAGCCGTTGAG
35 H10629 GGCACAATATTGGCTAAGAG
36 H10629 GGCACAATATTGGCTAAGAG
37 H10913 GAGGAAAAGGTTGGGGAACA
38 H11179 TGCCTGCGTTCAGGCGTTCT
39 H11519 GGGTAGGCTATGTGTTTTGT
40 H11571 TAGGCAGATGGAGCTTGTTA
41 H12000 GGTGAGTGAGCCCCATTGTG
42 H12451 ATAAAGGTGGATGCGACAAT
43 H12451 ATAAAGGTGGATGCGACAAT
44 H12818 TGCTGTGTTGGCATCTGCTC
45 H13492 TTGGAGTAGAAACCTGTGAG
46 H13492 TTGGAGTAGAAACCTGTGAG
47 H13767 GGGGGATTGTTGTTTGGAAG
48 H14102 GAGTGGGAAGAAGAAAGAGA
49 H14321 GTGGTGGTTGTGGTAAACTT
50 H14378 TTAGTGGGGTTAGCGATGGA
51 H14754 GGGGTTAATTTTGCGTATTG
52 H15162 TACTGTGGCCCCTCAGAATG
53 H15340 ATCCCGTTTCGTGCAAGAAT
54 H15755 ACTGGTTGTCCTCCGATTCA
55 H16016 CCCATGAAAGAACAGAGAAT
56 H81 CAGCGTCTCGCAATGCTATC
57 H81 CAGCGTCTCGCAATGCTATC
58 H81 CAGCGTCTCGCAATGCTATC
59 H342 TTTTTGGGGTTTGGCAGAGA
60 H581 TTTGAGGAGGTAAGCTACAT
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表 3－4．分類法の違いによるハプログループ分類結果の比較  

HVR-Iおよびいくつかの
タンパクコード領域の多型

（研究課題１）

全塩基配列の多型
（本研究課題）

JI0001 G1 G1a
JI0002 A A1a
JI0003 D4 D4b2b
JI0004 D4 D4b2b
JI0005 D4 D4e2
JI0006 D4 D4a
JI0007 D5 D5a1
JI0008 F F1b1a
JI0009 D4 D4b1a
JI0010 other Z2
JI0011 M7b M7b2
JI0012 D4 D4g
JI0013 D4 D4g
JI0014 M7b M7b2
JI0015 A A1a
JI0016 N9a N9a2a1
JI0017 M* M8a2
JI0018 B B4b1a1
JI0019 G1 G1b
JI0020 M* M9a1
JI0021 A A3
JI0022 B B5b3
JI0023 B B5b2
JI0024 D4 D4b1b
JI0025 F F4a
JI0026 D4 D4k2
JI0027 D4 D4a
JI0028 M7a M7a2
JI0029 F F1b1a
JI0030 N9a N9a2a1
JI0031 D4 D4e2
JI0032 M7b M7b2
JI0033 D4 D4d1b
JI0034 B B4f
JI0035 N9a N9a2a1
JI0036 M7b M7b2
JI0037 F F1b1a
JI0038 G1 G1a
JI0039 D5 D5a2a
JI0040 D4 D4a
JI0041 B B4d
JI0042 F F1b1a
JI0043 other G3
JI0044 D4 D4g
JI0045 G2 G2a1
JI0046 D4 D4e2
JI0047 M7a M7a1b
JI0048 D4 D4a

ID

ハプログループ分類法
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       表 3－4．続 き  

HVR-Iおよびいくつかの
タンパクコード領域の多型

（研究課題１）

全塩基配列の多型
（本研究課題）

JI0049 F F2a
JI0050 D4 D4b2b
JI0051 G2 G2a1b
JI0052 M* M11
JI0053 D4 D4e2
JI0054 M* M8a2a
JI0055 M7b M7b2
JI0056 D4 D4e2
JI0057 D4 D4b2b
JI0058 A A1a
JI0059 F F1b2
JI0060 A A2
JI0061 B B4b1a1
JI0062 D4 D4a
JI0063 B B4b1a1
JI0064 A A1a
JI0065 G1 G1a
JI0066 D4 D4e2
JI0067 F F1a1
JI0068 D4 D4d1a
JI0069 D4 D4b2b
JI0070 M7a M7a1a
JI0071 F F1b1a
JI0072 F F1b1a
JI0073 B B4a
JI0074 D4 D4b1b
JI0075 D4 D4e2
JI0076 A A1a1a
JI0077 G1 G1a
JI0078 D4 D4g
JI0079 分類不能 F3
JI0080 other Z4
JI0081 D4 D4a
JI0082 B B5b2
JI0083 M7b M7b2
JI0084 N9a M7a1a
JI0085 D4 D4l
JI0086 B B5b1a
JI0087 D4 D4a
JI0088 F F1b
JI0089 D4 D4b2a
JI0090 M* M10a
JI0091 D4 D4a
JI0092 D4 D4b2b
JI0093 M7b M7b2
JI0094 D4 D4a
JI0095 N9b N9b1b
JI0096 D5 D5a2

ハプログループ分類法

ID
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                  表 3－5．ハプログループ G1を規定する多型の保有率 

ID ハプログループ m.7867C>T m.8200T>C m.15323G>A m.15497G>A

JI0001 G1 + + + +
JI0019 G1 + + + +
JI0038 G1 + + + +
JI0065 G1 + + + +
JI0077 G1 + + + +
備考

 
＋：多型を持っている，－：多型を持っていない 

 

 

表 3－6．ハプログループ G1を規定する多型の頻度比較 

頻度 ％ 頻度 ％

m.7867C>T CO2 - - 4/52 7.69 25/672 3.72 2.2 (0.72-6.45) 0.159

m.8200T>C CO2 - - 4/52 7.69 25/672 3.72 2.2 (0.72-6.45) 0.159

m.15323G>A Cytb Ala193Thr 58 4/52 7.69 25/672 3.72 2.2 (0.72-6.45) 0.159

m.15497G>A Cytb Gly251Ser 56 4/52 7.69 25/672 3.72 2.2 (0.72-6.45) 0.159

塩基置換 遺伝子 アミノ酸置換 Grantham値 P値
EA群 CON群

オッズ比 (95%信頼区間)

 

EA：持久系競技者，CON：コントロール，CO2：Cytochrome c oxidase subunit 2，Cyt b：Cytochrome b 

Grantham値：置換前と置換後のアミノ酸残基の間に生じる物理化学的な相違を数値で示したもの．平均値は 50． 
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表 3－7．ハプログループ Fを規定する多型の保有率 

ID ハプログループ m.248delA m.3970C>T m.6392T>C m.10310G>A m.13928G>C m.16304T>C
JI0008 F + + + + + +
JI0025 F + + + + + +
JI0029 F + + + + + +
JI0037 F + + + + + +
JI0042 F + + + + + +
JI0049 F + + + + + +
JI0059 F + + + + + +
JI0067 F + + + + + +
JI0071 F + + + + + +
JI0072 F + + + + + +
JI0088 F + + + + + +
備考 Z2, Z4

 

＋：多型を持っている，－：多型を持っていない，del：欠失 

備考：ハプログループ F以外で多型を保有していたハプログループ 
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表 3－8．ハプログループ F を規定する多型の頻度比較  

頻度 ％ 頻度 ％

m.248delA MNCR1 - - 8/44 18.2 50/672 7.4 2.76 (1.22-6.27) 0.011

m.3970C>T ND1 - - 7/44 15.9 40/672 6.0 2.99 (1.25-7.13) 0.010

m.6392T>C CO1 - - 7/44 15.9 41/672 6.1 2.91 (1.22-6.93) 0.012

m.10310G>A ND3 - - 7/44 15.9 50/672 7.4 2.35 (1.00-5.55) 0.044

m.13928G>C ND5 Ser531Thr 58 7/44 15.9 42/672 6.3 2.84 (1.19-6.75) 0.014

m.16304T>C MNCR2 - - 7/44 15.9 42/672 6.3 2.84 (1.19-6.75) 0.014

P値
SPA群 CON群

オッズ比 (95%信頼区間)塩基置換 遺伝子 アミノ酸置換 Grantham値

 

SPA ：瞬 発 系 ・パワー系 競 技 者 ，MNCR ：Majo r  non -cod ing  reg ion ，ND ：NADH dehydrogenase  subun i t ，CO ：

Cyt och rome c  ox i dase  subun i t，de l：欠 失 ，Gran tham 値 ：置換前 と置換後のアミノ酸残基の間に生 じる物理化学的

な相違を数値で示 したもの．平均値は 50．  
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表 3－9．ハプログループ D4 のサブハプログループ頻度比較  

頻度 % 頻度 % 頻度 %

D4a 43/672 6.4 5/52 9.6 4/44 9.1

D4b 79/672 11.8 3/52 5.8 6/44 13.6

D4c 1/672 0.1 0/52 0.0 0/44 0.0

D4d 22/672 3.3 3/52 5.8 0/44 0.0

D4e 32/672 4.8 6/52 11.5 1/44 2.3

D4f 5/672 0.7 1/52 1.9 0/44 0.0

D4g 16/672 2.4 3/52 5.8 0/44 0.0

D4h 7/672 1.0 0/52 0.0 0/44 0.0

D4i 4/672 0.6 0/52 0.0 0/44 0.0

D4j 5/672 0.7 0/52 0.0 0/44 0.0

D4k 9/672 1.3 0/52 0.0 1/44 2.3

D4l 2/672 0.3 0/52 0.0 1/44 2.3

D4m 2/672 0.3 0/52 0.0 0/44 0.0

D4n 5/672 0.7 0/52 0.0 0/44 0.0

CON群 EA群 SPA群
サブハプログループ

*

 

＊：P<0 .05  vs  CON 群  
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表 3－10．ハプログループ F のサブハプログループ頻度比較  

頻度 % 頻度 % 頻度 %

F1a1 13/672 1.9 1/52 1.9 0/44 0.0

F1b1a 19/672 2.8 2/52 3.8 4/44 9.1

F1b2 1/672 0.1 1/52 1.9 0/44 0.0

F2a 2/672 0.3 0/52 0.0 1/44 2.3

F3 0/672 0.0 1/52 1.9 0/44 0.0

F4a 2/672 0.3 0/52 0.0 1/44 2.3

CON群 EA群 SPA群
サブハプログループ

*

 

＊：P<0 .05  vs  CON 群  
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表 3－11．サブハプログループ F1b1a を規定する多型の保有率  

ID サブハプログループ m.4732A>G m.10976C>T m.12633C>T m.14476G>A m.16232C>A
JI0008 F1b1a + + + + +
JI0029 F1b1a + + + + +
JI0037 F1b1a + + + + +
JI0042 F1b1a + + + + +
JI0071 F1b1a + + + + +
JI0072 F1b1a + + + + +
備考

 

＋：多型を持 っている，－：多型 を持 っていない  

表 3－12．サブハプログループ F1b1a を規定する遺伝子多型の頻度比較  

頻度 ％ 頻度 ％

m.4732A>G ND2 Asn88Ser 46 4/44 9.09 19/672 2.83 3.4 (1.12-10.58) 0.022

m.10976C>T ND4 - - 4/44 9.09 19/672 2.83 3.4 (1.12-10.58) 0.022

m.12633C>T ND5 - - 4/44 9.09 18/672 2.68 3.6 (1.17-11.24) 0.017

m.14476G>A ND6 - - 4/44 9.09 19/672 2.83 3.4 (1.12-10.58) 0.022

m.16232C>A MNCR2 - - 4/44 9.09 19/672 2.83 3.4 (1.12-10.58) 0.022

P値
SPA群 CON群

オッズ比 (95%信頼区間)塩基置換 遺伝子 アミノ酸置換 Grantham値

 

ND：NADH dehyd rogenase  subun i t，MNCR：Majo r  non -cod ing  reg ion，Gran t ham 値 ：置換前 と置換後のアミノ酸

残基の間に生 じる物理化学的な相違を数値で示 したもの．平均値は 50．  
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図 3－1. ハプログループ D4のサブハプログループ分布比較 

* P<0.05 vs CON 群 

*
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Cytchrome bのタンパク 2次構造 

 

図 3－2．ハプログループ G1に特異的なアミノ酸置換 

 

  



 59

 

 

NADH dehyd rogenase  subun i t  5 のタンパク 2 次構造  

 

図 3－3．ハプログループ F に特異的なアミノ酸置換  
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第 5章  総括  

 本 研究は，日本人 トップアスリートの身体運動能力に対する mtDNA 多型の影

響を明 らかにすることを目的 として，研究課題 １では，日本人 トップアスリートの競

技能力に関連するミトコンドリアハプログループを検討 した．研 究課題 １から得 ら

れた結果は以下の通 りである．  

 

（1）一 流瞬発系 ・パワー系競技者群においてハプログループ F の頻度がコントロ

ール群 と比較 し有意に高かった．  

（2）一 流持久系競技者群においてハプログループ G1 の頻度がコントロール群 と

比較 し有意に高かった．  

 

 研 究 課 題 ２では，日 本人 の一流競技者の競技能力 と関 連性が認 められたハ

プログループが有 する機能的 な多型 を明 らかにすること，また，日 本人に頻度の

高いハプログループ D4 を詳細に検討することを目的 として，mtDNA 全塩基配列

の決定を行った．研究課題 ２より得 られた結果は以下の通 りである．  

 

（1）日 本人一流瞬発系 ・パワー系競技者 と関連 していたハプログループ F は，特

異 的 で機 能的 に重 要 だと思 われるアミノ酸 置 換 を伴 う多 型 13928G>C （ND5:  

Se r531Thr）を有 していた．  

（2）日 本人一流持久系競技者 と関連 していたハプログループ G1 は，特異的で

機 能 的 に 重 要 だ と 思 わ れ る ア ミ ノ 酸 置 換 を 伴 う 多 型 15323G>A （ Cytb :  

A la193Thr）と 15497G>A（Cytb :  251Ser）を有 していた．  

（3）一 流持久系競技者群においてサブハプログループ D4eの頻度がコントロール

群 と比較 し有意に高かった．  
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 本 研究の結果をまとめると，日本人において，ミトコンドリアハプログループ F が

有する 13928G>C 多型 （ND5:  Se r531Th r）は瞬発系 ・パワー系競技能力に影

響を及ぼしている可能性があり，ハプログループ G1 が有する 15323G>A 多型

（Cytb :  A l a193Thr），および 15497G>A 多型 （Cytb :  G ly251Ser）は，持久系

競技能力に影響を及ぼしている可能性が示された．今後は，これらの多型が，実

際にミトコンドリアの機能にどのような影響を及ぼし，身体運動能力に寄与 してい

るのか検討 してゆく必 要がある．また，本 研究 ではいくつかのサブハプログループ

と競技能力との関連性が認められたが，本研究の研究課題 ２は 96 名のみの解

析結果 であり，十 分 なサンプル数 であるとは言 えない．したがって，今 後サンプル

数 を増やし，サブハプログループと競技能力 との関連性 を検討 してゆく必 要があ

る．  

 本 研 究は，日本人 トップアスリートを対象 として遺伝子多型 と競技能力 との関

連性を検討 した最初の報告である．今後 このような研究がすすみ，トップアスリー

トの身 体 運動能力 を規 定 する遺 伝 子多型が明 らかになれば，隠 れた才 能の発

掘のみならず，競技能力に関連する遺伝子多型をターゲットとしたトレーニング方

法の開発や，個人の遺伝的特性 を考慮 したオーダーメイドトレーニング実現のた

めの基礎 を築 くことができる．また，トップアスリートの遺伝子解析 を行 うことで筋

骨格系機能や循環器代謝系機能を規定する遺伝子が明 らかになれば，一般の

人々に対 するサルコペニアやメタボリックシンドロームなどの予 防 を目 的 とした個

別医療にも役立てられる可能性がある．  
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資料 1．世界の系統樹 ［MITOMAP (http://www.mitomap.org/bin/view/MITOMAP)より引用］
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資料 2－1．マクロハプログループ Nの系統樹 [文献(36)より引用改変]
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