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日本人集団における皮膚色素沈着と関連する SNPの進化遺伝学的解析
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Abstract
In a recent genome-wide association study, seven single nucleotide polymorphisms (SNPs) associated with tanning 

ability in the Japanese population were identified. To assess the tanning ability of individuals, the present study calculated a 
sunburn type score (STS), reflecting tanning ability, based on the effect sizes of these SNPs and individual genotypes. The 
population-averaged STS (PA-STS) for the 47 prefectures of Japan revealed that Fukui, Miyagi, Nagasaki, Fukuoka, Ibaraki, 
and Tottori prefectures exhibited a tendency towards lighter skin, while Nara, Shiga, Oita, and Kagawa prefectures exhibited 
a tendency towards darker skin. At the prefecture level, no significant association was observed between PA-STS and factors 
such as latitude (p-value=0.85, R2=7.7×10−4), average elevation (p-value=0.21, R2=0.034), or July’s maximum UV index 
(p-value=0.41, R2=0.015). These findings imply that regional variations in skin color among Japanese individuals have not 
been solely shaped by natural selection. Furthermore, when the mean STS was estimated for 19 Jomon individuals, it was 
significantly smaller than that of modern Japanese, suggesting that the Jomon people had a darker skin color compared to 
modern Japanese.

Key words: pigmentation, SNP, Japanese, Jomon people, skin color.

1. ヒトの皮膚色

メラニンはヒトの皮膚色（皮膚の色素沈着）を決める
主要な物質で，表皮に存在するメラノサイトによって生
成される。メラニンの主要な役割は紫外線防御であり，
有害な紫外線を吸収し日光障害などから肌を守る。メラ
ニンには，黒褐色のユーメラニンと黄赤色のフェオメラ
ニンが存在し，両者の比率によってヒトの髪色や皮膚色
にバリエーションが生じる 1）。

2. ヒト系統における皮膚と皮膚色の進化

ヒトに最も近縁な動物はチンパンジーであるが，両
者の見た目には大きな違いがある。代表的な違いとし
て，体毛の有無があげられる。ヒトとチンパンジーの共
通祖先は，現在のチンパンジーのように全身に太くて長
い毛が生えていたと思われるが，ヒトの系統ではそれが
色の薄い短くて細い毛になり，ほぼ裸の皮膚をもつよう

に進化した。その進化的意義については諸説あるが，生
息環境への適応の結果と考えるのが自然であり，ヒトの
系統で体毛が失われたのは，暑い環境での長時間の身体
活動時にエクリン汗腺から分泌される汗の蒸発・冷却を
促進するためとする説が広く支持されている。一方，体
毛が無くなれば皮膚は紫外線を直接浴びるため，日焼け
や免疫機能の低下といった急性障害，皮膚がんなどの慢
性障害が引き起こされる。したがって，体毛を無くした
ヒトの祖先は，ユーメラニンに富む黒色ないし褐色の保
護色素を皮膚で作り出すことで，有害な紫外線から皮膚
を守るように進化した。このような進化がいつ頃起き
たのかについては十分に理解されていないが，メラノサ
イトでメラニンの産生を誘導する melanocortin 1 recep-
tor（MC1R）をコードする MC1R遺伝子に集積した同義
SNP（single nucleotide polymorphism）の解析から，56万
年から120万年前と推定した報告がある 2）。
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