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[ 背景 ] 

ヒトの皮膚の色は主にメラノサイトで産生されるメラニンによって決定される。皮膚色は

多様性に富んでおり、地理的な分布や集団間での違いがみられる。日本人において皮膚色

の多様性に寄与する遺伝子として OCA2やMC1Rが示唆されている。OCA2は眼皮膚白皮

症Ⅱ型の原因遺伝子であり、メラノサイト内のメラノソームの pH調節作用を担い、メラニ

ン産生に関与していると考えられている。先行研究では OCA2の H615Rと A481Tが日本

人女性の皮内メラニン量との関連を示した。本研究では OCA2配列のバリアントを同定し、

OCA2に働いた選択の方向性について検討を行った。 

 

[ 方法 ] 

対象は色素性病変のない健常日本人女性である。抽出 DNAより、OCA2の一塩基多型を同

定した。統計学的検討を行う際にはさらに 1000人ゲノムプロジェクトの日本人データのデ

ータも参考として判定に加えた。種内ω検定で正の選択がみられるアミノ酸サイトを同定

した。 

 

[ 結果 ] 

対象から複数のアミノ酸置換を伴わない同義置換サイト、アミノ酸置換を伴う非同義置換

サイトが同定され、多様性選択が示唆された。種内ω検定ではいくつかの正の選択を受け

るサイトが明らかとなった。  

 

[ 考察 ] 

日本人女性において OCA2 の遺伝子配列バリエーションに多様性選択が示唆された。この

多様性は light skinに偏りすぎないような選択が働いていることを示唆しており、世界的に

みると、出アフリカ以降皮膚色はより light color へ変化をきたしていると推察されること

と対照的であった。今回認められた現象はメラニン産生に多様性を持たせるためという可

能性が考えられるが、この点についてはさらなる研究が必要と考えられる。 

 




