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２． 発表のポイント： 

11,348 人の遺伝子情報と 22 の女性特異的体質に関する WEB アンケートの結果を用いて、網

羅的遺伝子解析を行い、以下のようなバストサイズや月経痛など女性特有の体質と関連の強い

遺伝子領域をそれぞれ発見しました。 
① バストサイズが大きい傾向の人と小さい傾向の人とで異なる遺伝型の組み合わせが、6 番染

色体の CCDC170、8 番染色体の KCNU1/ZNF703 と呼ばれる遺伝子領域に存在することが

明らかになりました。 
② 月経痛の重い傾向の人と軽い傾向の人とで異なる遺伝型の組み合わせが、1番染色体のNGF

および 2 番染色体の IL1A と呼ばれる遺伝子領域に存在することが明らかになりました。 
③ アンケートで月経中にある症状として「発熱」を選んだ人において、6 番染色体の OPRM1

と呼ばれる遺伝子領域に特徴的な遺伝型の組み合わせが存在することが明らかになりまし

た。 
④ 上記の各領域における遺伝子多型が、表現型に関連する組織における遺伝子発現の制御に関

与することも同定しました。 
 
３． 発表概要： 
東京大学大学院医学系研究科産婦人科学講座 大須賀穣教授ら、株式会社スタージェン 鎌

谷直之らのグループは、株式会社エムティーアイの子会社である株式会社エバージーンの遺伝

子解析サービスのプラットフォームを利用し、エムティーアイが運営する『ルナルナ』ユーザ

ーの女性ボランティアの協力により得た 11,348 人の遺伝情報を用い、22 の女性特異的な体質に

関して、大規模なゲノムワイド関連解析（GWAS、注 1）を行いました。 

11,348 人、約 54 万 SNP（注 2）の遺伝子情報と体質に関する WEB アンケートの結果を用い

て、GWAS を行い、バストサイズや月経痛など女性特有の体質と関連の強い遺伝子領域をそれ

ぞれ発見しました。 
今後は本研究にて得られた結果をもとに、さらなる研究を進め遺伝因子および環境因子の全

貌が明らかになることで、個人の体質に合わせた月経中の痛みや発熱などの改善への取り組み



が可能となり、また、女性特有の体質とそれに関連する疾患との関係性が明らかになることで、

一人ひとりに合った情報やアドバイス、疾患予防法の選択が可能になることが期待されます。 

本研究成果は、日本時間 5 月 31 日に Scientific Reports にて発表されました。 
 

４． 発表内容： 
本研究では、まず、ご協力いただいた女性ボランティアが自宅で採取した唾液より抽出した

DNA から約 60 万 SNP の遺伝子情報を読み取り、その中から精度の高い検体および SNP のみ

を抽出しました。このようにして得た 11,348 人、約 54 万 SNP の遺伝子情報と女性ボランティ

ア自身が回答した体質に関する WEB アンケートの結果を用いて、網羅的な解析（GWAS）を

行い、バストサイズや月経痛など女性特有の体質と関連の強い遺伝子領域を探索しました。 
 
【バストサイズ】 
 アンケートでバストのカップ数（AA～G カップ以上）について質問し、その回答をもとに、

バストサイズの傾向を数値化して解析を行ったところ、バストサイズが大きい傾向の人と小さ

い傾向の人とで異なる遺伝型の組み合わせが、6 番染色体の CCDC170、8 番染色体の

KCNU1/ZNF703 と呼ばれる遺伝子領域に存在することが明らかになりました。特に CCDC170
は、乳がんの発症リスクとも関連が強いことが過去の研究で報告されており、また、エストロ

ゲン（女性ホルモン）受容体をコードしている ESR1 という遺伝子と隣接しています。しかし

ながら、今回、さらに実際の遺伝子発現に与える効果を検討したところ、既報の論文の通り、

これらの遺伝子変動が ESR1 の発現量よりも CCDC170 の発現量に関連することが確認されま

した（図 1）。 
 

【月経痛】 

月経痛の重い傾向の人と軽い傾向の人とで異なる遺伝型の組み合わせが、1 番染色体の NGF

および 2 番染色体の IL1A と呼ばれる遺伝子領域に存在することが明らかになりました。NGF

は神経の成長に関わる遺伝子としてよく知られており、過去の研究でも月経困難症における痛

みの強さと関連していることが報告されています。また、IL1A は痛みや炎症を引き起こす炎症

性サイトカインと呼ばれるタンパク質をコードし、プロスタグランジン（子宮を収縮させ陣痛

を引き起こすホルモンであり、月経痛の主な原因と言われている）の生産を促すことも知られ

ています。更に、IL1Aは子宮内膜症と関連が強いことも過去の研究で報告されています（図 2）。 

 
【月経中の発熱】 

さらに、アンケートで月経中にある症状として「発熱」を選んだ人においては、6 番染色体

の OPRM1 と呼ばれる遺伝子領域に特徴的な遺伝型の組み合わせが存在することも明らかにな

りました。この遺伝子は、神経伝達物質の一つである β-エンドルフィンの受容体をコードして

おり、動物実験において β-エンドルフィンが体温の調節に関わるという報告があることから、

人間においても発熱に関わっている可能性があると考えられます（図 3）。 

 

これらの遺伝子多型が、実際の遺伝子の発現に与える量的効果を eQTL（expression quantitative 

trait loci、注 3）と言います。eQTL 解析を行うことで、遺伝子多型と「疾患発症や体質」の関

連を検討できると考えられています。今回の GWAS で得られた成果と最近の GTEx Portal（注

4）のデータセットでの eQTL の共局在解析を行うことで、我々の同定した SNPs が、実際にタ

ンパク発現をコードする遺伝子の発現やロングコーディング RNA の発現に関連することが分

かりました。 



今後は本研究にて得られた結果をもとに、さらなる研究を進め遺伝因子および環境因子の全

貌が明らかになることで、個人の体質に合わせた月経中の痛みや発熱などの改善の取り組み、

さらには子宮内膜症、乳がんなどの女性特有の疾患と体質の関連について解析し、一人ひとり

に合った情報やアドバイスの提供、予防法の選択が可能になることが期待されます。 
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７． 用語解説： 

（注 1）GWAS： ゲノムワイド関連解析。全ゲノム上の遺伝子マーカー（SNP など）を網羅

的に調べ、表現型（疾患や体質などの特徴）との関連の強さを解析する統計的手法。 
 
（注 2）SNP： 単塩基多型。約 30 億のヒトゲノムの中の 1 箇所の個人ごとの違い。 
 
（注 3）eQTL (expression Quantitative Trait Locus)： 遺伝子の発現量に影響を与える座位。 
 
（注 4）GTEx (Genotype-Tissue Expression)： 人の組織ごと遺伝型ごとの遺伝子発現を網羅的

に調べたプロジェクトで、そのポータルサイトである GTEx Portal では、このプロジェ

クトで解析された遺伝子の発現量や関連する eQTL などのデータが公開されています。 
 
８． 添付資料： 

 

図 1．各 SNP とバストサイズの関連を調べた GWAS の結果。グラフの縦軸が P 値になってお

り、グラフの上のほうにプロットされるほどバストサイズとの関連が大きいことになります。

この場合、CCDC170 と KCNU1 の遺伝子領域の SNP がバストサイズと関連が高いことが分か

ります。 

 

 
図 2. 各 SNP と月経痛の関連を調べた GWAS の結果。月経痛と NGF、IL1B, IL1A の遺伝子領

域の SNP との関連が高いことが分かった。 

 

 

 

図 3．各 SNP と月経中の発熱の関連を調べた GWAS の結果。月経中の発熱と OPRM1 の遺伝子

領域の SNP との関連が高いことが分かった。 


