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古 DNA 的新发现支持现代人东亚起源说

张野， 黄石
湖南省医学遗传学重点实验室，医学遗传学中心，中南大学生命科学学院湖南，长沙 410078

摘要：1983 年，科学家们根据线粒体 DNA（mtDNA）系统发育树构建了首个现代人起源的分子模型，

认为现代人起源于亚洲，但 1987 年非洲起源说的提出取代了这一亚洲起源说。非洲起源说所依赖的无限

多位点假说以及分子钟假说后来被普遍认为是错误的且不切实际的。我们近几年提出了一个新的分子进

化模式，即遗传多样性上限理论，重新构建了一个新的人类起源模型。这一模型与多地区起源说基本吻合， 

重新把现代人类起源地定位在了东亚。非洲说与东亚说在线粒体进化树上的主要区别是单倍型 N 和 R 的

关系，非洲起源说认为 N 是 R 的祖先，东亚说则反之。本研究引用了已发表的古代人群 mtDNA 数据，

重点分析了线粒体单倍群 N 和 R 的关系。结果显示，三个最古老的人类（一个距今 45000 年，其他两个

约 40000 年）都属于单倍群 R；在距今 39500 到 30000 年前的人类样本中，绝大部分属于单倍群 R 下游

的亚单倍群 U，只有两例为单倍群 N（Oase1 距今 39500 年，Salkhit 距今 34425 年）。这两例所属单倍

型位于单倍群 N 下游最基本的未分化亚型，不属于今天存在的任何 N 下游单倍型，所以可能靠近单倍群

N 的根部。这些古 DNA 数据揭示单倍群 R 比单倍群 N 古老大约 5000 年，进一步证实了亚洲起源说的正

确性，非洲说的依据不足。
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1 引 言

人类起源问题一直是学术界最热门的课题之一，各界学者探讨多年，并最终提出了两

个较为完善的模型，即多地起源说以及出非洲说 [1]。其中多地起源说认为，近代的人群演

化现象是由更新世早中期出非洲的直立人分布情况造成的 [2-4]。因此，地缘环境等差异最终

导致了生活在各个地区的人群最终各自演化成如今生活在各洲的现代人。人类作为一个单

独的物种最早可追溯到距今约 230-280 万年以前。多地起源说拥有充足的化石和旧石器时

期文化遗存等证据的支持，但直到最近我们的工作之前，一直缺少足够的分子学的证据 [5]。

非洲单源说则认为最早在非洲进化出一批和现代人关系最近的祖先人群，并且已经

表现出了全部、或至少绝大部分现代人群携带的人类学特征。这个祖先人群大约于 20 万
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年起源于非洲，开始时带有非洲的地域特性，随后从非洲向外扩散，并且最终构建出现如

今欧亚大陆各地区带有不同特征的人群 [1,6]。在此过程中，这些出非洲的祖先人群完全取

代了欧亚大陆上生活的直立人，之间发生的基因交流非常少 [7-11]。从非洲出土了目前发现

最早的带有部分现代人特征的化石支持这一假说 [12,13]。此外，分子钟假说和中性理论对于

非洲人拥有最高的基因多态性这一客观现象的解读，直接为其提供了分子学支持 [6]。但是，

目前发现的最古老的现代人化石位于中国南方道县，距今 8-12 万年，而在非洲尚未发现

8 万年前的完全现代人化石。尽管道县遗址中的化石只有牙齿部分，无法确定其它部分是

否含有非现代人的特征 [14,15]。

回顾以往对人类起源问题的研究，我们发现其实在 1983 年已经有学者利用线粒体构

建了以亚洲人群为起源地的系统发育树模型 [16]。然而遗憾的是这个模型不知为何一直被

人忽视，并最终被 4 年后提出的非洲起源说取代 [6]。非洲起源说是建立在分子钟正确的前

提假定之上的，而这个亚洲模型则不然。而考虑到分子钟模型已经被普遍认为是错误的，

我们显然今天应当重新评估这些模型的准确性 [17-22]。此外，非洲起源说的另一个基石，中

性理论（the neutral theory）及无限多位点假说（the infinite site model）同样是没有先验逻

辑性并与现实脱节的，而且对于大多数分子进化现象都无法给出满意的解释 [23-27]。显然，

若要从遗传多态性角度研究人类起源，就必须是在完全理解其所代表的含义的前提之下， 
而出非洲说恰恰是在没有完全搞懂遗传多样性之谜的情况下推导出来的。 

近几年我们一直在研究遗传多态性这一难题，并且新建了一个更加完整的进化学

说——遗传多样性上限理论。这一理论能够很好的解释进化和生物医学相关的问题 [21,28-36]。

并解决了目前关于遗传多态性的两大难题，遗传等距离现象以及为何群体大小与群体遗传

多态性没有显著关系 [27,28]。对 Margoliash 在 1963 年发现的遗传等距离现象的阐述是上限

理论正确性最为首要的证据 [28,37]。上限理论认为基因组中大部分区域都是具有功能效力的，

都是处在平衡选择的状态，因此遗传多样性和遗传距离通常是处在平衡饱和态，而非分子

钟和中性理论所认为的线性状态 [19-21,28,34,37,38] 。
根据上限理论，我们选择了更偏中性的，更可能未达到饱和状态的 “ 慢变 ” 位点进

行人群统计学分析 [5,34,39,40] ，慢变的标准是饱和重叠突变位点比例较低以及有较少的种间序

列差异。从常染色体分析结果我们发现现代人的起源更接近于多地区起源说，人类主体群

落第一次分歧发生在距今大约 190 万年前 [5]。然而和多地区起源说不同的是，我们的模型

显示Y染色体和线粒体都是起源于同一个地区。现代人线粒体与一些古老人群有显著差异，

比如 Neanderthals、Denisovans 和 Heidelbergensis[41]， 显示现代人线粒体的出现不会显著早

于现代人化石首次出现的时间。我们提出的模型将线粒体和 Y 染色体进化树根部都定位在

了亚洲人群中 ( 图 1)，重新证实了 1983 年提出的线粒体根源在亚洲的论述 [5] 。我们的模

型来自常理的推导，认为原始的线粒体单倍型应该是现今人群中存在最多的，因为突变属

于小概率事件，非常罕见，只会在少部分人群中发生， 因此原始祖先型的判断可以从它的

分布广的特点来得出，带有它频率最高的族群就应该是祖先族群。这个推理的合理性也可

以从它被两组不同研究课题组独立做出得到验证。出东亚模型认为线粒体单倍群 R0 是所

有线粒体单倍群的祖先型，这和非洲起源说提出的 R 单倍群位于 N 单倍群下游的说法相左

（图 1）。通过研究千人基因组计划的数据，我们发现单倍群 R0 在现今中国南方最为普遍，
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这暗示了现代人线粒体起源地可能在中国南方 [5]。我们这个线粒体进化树来自对今天线粒

体单倍群的分析比对 [5]，没有用到古DNA数据， 因此可以通过分析古代样本进行独立验证。 
非洲起源说是按照无限多位点模型作为前提，将黑猩猩作为祖先位点来确定人类位

点，相同的为祖先型，不同的则为突变型。 然而，无限多位点模型实际上是不切实际的，

大量证据表明基因组中的突变位点很多已经达到了饱和态， 发生过多次重复突变，所以

其所谓的祖先型或突变型已经毫无意义。准确地说，非洲起源学说甚至无法满足科学模型

最基本的要求，比如自洽性。因为在一开始，基因组中含有着巨量的回复突变（突变位点

再突变回祖先型）就破坏了无限多位点假设这一前提。据我们统计，出非洲模型线粒体进

化树至少有 1180 个回复突变，这些位点可以在线粒体系统发育树官网查询（http://www.
phylotree.org/），在位点后被标记（!）。比如，用来定义单倍型 N 的 5 个突变位点中即

有一个回复突变位点 ——15301。
非洲起源说另一个前提则基于分子钟理论，认为现代人的祖先人群如今应该携带着

最高的遗传多态性。但是，上限理论发现，不同人群所能够容忍的最高遗传多态性不同，

所以，如今各人群所显示的遗传多态性是由于快变位点达到饱和所表现出的各自的最高遗

传多态性， 与进化时间已经不再成正比线性关系 [5] 。非洲人虽然在基因组整体和有害变

异（如终止密码子）的遗传多样性最高， 但在慢变中性变异位点上则不然。

和非洲起源模型不同，我们提出的亚洲起源模型以及 Johnson 等提出的线粒体模型 [16], 
都是基于祖先人群的原始单倍型应该是具有最少变异分化的这一常识之上。也就是说，原

始祖先应该携带有大多数 SNP 的主要等位位点。因为在祖先人群不断扩大的过程中，只

图 1     出亚洲说线粒体系统发育树
Fig.1 Phylogenetic tree of mtDNA according to the Out of East Asia model

只列出主要的单倍型分支以及代表性突变位点。 慢变位点（改变蛋白和 RNA 序列）标为正常黑体，快变位点黑体右

上带有小星号“*”。同样列出了部分具有代表性的古人 DNA 单倍型。这些古 DNA 的位置是由他们的变异位点决定的。需要

说明的是，本线粒体树的构建没有用到古代样本的信息， 完全是来自对今天单倍群的分析。
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有少部分人群的部分位点会突变成 SNP，毕竟，突变是小概率事件。事实上，距今 45000
年前的 Ust’-Ishim 古人所含有的线粒体 SNP 突变就很少，并且这些 SNP 位点中，除了

16510 位点以外，其他都是被现代人群中的大部分人（>67%, 来自 mitomap 数据库统计）

所携带的 [10] 。亚洲起源说也认为线粒体 DNA 突变位点是具有功能的，这一观点具有充

足的证据支持 [26,33,42,43]。 出东亚线粒体树的基本建构逻辑是按照共享慢变位点来归类 ( 改
变蛋白和 RNA 序列的突变为慢变位点 ) [5]。 因此，相对非洲起源说，亚洲起源说拥有更

强力的理论基础和现实基础，其本身也更为自洽。尽管如此，更为直接的实验证据去论述

其可靠性仍然是必要的。由于我们的线粒体进化树是来自对今天单倍群的分析，没有用到

古代样本， 因此古 DNA 可以用来进行独立验证本树的合理性。 我们这里研究发现，古

代线粒体 DNA 数据为亚洲起源模型的成立提供了直接的数据支持。 

2 材料方法

DNA 序列比对实验应用了 NCBI 提供的 blastn 软件。线粒体树上的回复突变位点计

数参照了线粒体系统发育树官网（http://www.phylotree.org/）。线粒体单倍群 R 分布频率

的计算所用数据来自 mitomap database（https://www.mitomap.org/MITOMAP）数据库。 

3 结果和讨论

对于线粒体单倍群 N 和 R 之间关系的定义，是非洲起源说和亚洲起源说最显著的分歧， 
非洲说认为 N 是 R 的上游，而亚洲说反之（图 1）。目前发现的最古老的现代人祖先共 3 个，

分别为出土于西伯利亚距今 45000 年的 Ust-Ishim[10]，来自中国北方距今 40328 年的田园洞

人 [44]，以及发现于意大利 Riparo Bombrini 距今 39805 年的 Fumane2[45]。这三个人线粒体都

属于单倍群 R，其中田园洞人属于单倍群 R 下游的亚单倍群 B，Fumane2 更接近单倍群 R
下游的亚单倍群 HV 或者 H，或者说是 NCBI 中的现代人 KP34013 和 KF523402。只有最

古老的 Ust-Ishim，不出所料的表现为是最原始的分化最少的单倍群 R0。
通过对目前已有的相对年轻，距今在 39500-30000 年间的古代样本进行分析，我们

发现只有两例属于单倍群 N 的个体，分别为位于罗马尼亚距今 39500 年的 Oase1[9] 和发掘

于蒙古距今 34425 年的的 Salkhit[46]。相反，大量的单倍群 R 下游的亚单倍群 U 在欧洲古

人中被发现 [46]，这说明 R* 根部型只可能在靠近祖先的时间段内才能被发现， 而如果单

倍群 R 是现代人线粒体单倍群的根源的话，那现代人线粒体谱系发生的时间就不会太早

于 45000 年前。事实上，尽管在非洲和亚洲各个地区的大量遗址中都发现了带有部分现代

人特征、距今 310000-80000 年的古代人遗骸 [14,15,47-53]，但至今为止，考古学家仍没有找到

一例早于 4.5 万年的携带所有现代人特征的人类遗骸。另一方面，学者们认为 Neanderthal
的消亡是由于现代人群祖先的到来导致的，而 Neanderthal 消失的时间正是在大约 4 万年

以前 [45]。因此，我们推测现代人的祖先出现的时间可能不会太早于 4.5 万年前。如果早太
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多，那么现代人祖先到来直到 Neanderthal 消亡之前的那段时间就会难以解释。    
最早的携带单倍群 N 的两个样本都不属于任何今天人里发现的 N 下游单倍群， 因此

不可能是现如今的任何一个单倍群的直接祖先型 [46]。虽然他们各自都带有数个私有变异， 
但这些变异有可能是属于适应当时环境的变异，不能因此用来说明他们不是 N 的根部型。

由于这两个古人距今约 39500-34425 年，且在 40000-30000 年间再未找到其他属于 N 及其亚

单倍群的人类样本，所以单倍型 N＊祖先人群很可能就生活于单倍群 N* 或 Oase1 被发现的

时间段内。因此，我们以后也不太可能再找到比 45000 更早，或者比单倍群 R 更古老的携

带单倍群 N 的人群了。 我们注意到，发现 Salkhit 样本的作者用分子钟计算该样本应该与

N* 根部型相差 19000 年， 也就是是他们认为 N * : * 应该是在距今 50000 年前 [46]， 但我们

认为这个计算是不能成立的，因为没有排除古代样本的变异位点属于适应古代环境的这一

可能。线粒体的变异是受到自然选择的， 虽然文献显示自然选择导致的序列差异与时间也

能成一定的有意义的关系， 但都是来自今天序列的对比，适应今天环境的共享变异在不同

单倍群可能都一样，因此不会造成计算的偏差。 但用古代序列就不同了， 因为古代线粒体

会有一些适应当年环境的一些变异，这些变异会被今天的环境所改变， 而不是因为中性突

变而改变，因此， Salkhit 与其他单倍群的分离时间不能用分子钟来进行计算， 因为这个分

子钟速度是来自今天序列的对比。另外， 若 N 根部型年代真是 5 万年前， 则会与其他数据

矛盾。例如， 我们应该在 3-4 万年前的古样本中看到 N 下游的分化单倍群， 但事实是发现

的 2 个古样本都不属于 N 下游的分化单倍群（Oase1 和 Salkhit）。相反， R 根部型是在 4.5
万年前，结果就是看到在 3-4 万年前的古样本中都是 R 下游的分化单倍群如 U 和 B 等。

此外，在距今 34000 － 35000 年的古人中还发现了三个携带单倍群 M 的个体，包括

两个 Belgium 的 Goyet Q116-1 和 Goyet Q376-3，以及一个发现于法国 La Rochette 地区，

距今 28000 年的个体 [54,55] 。单倍群 M 在亚洲起源模型中被划分为 R 和 N 下游，而在非洲

起源模型中则被认为是单倍型 N 的姊妹单倍型。所以单倍群 M 罕见于 35000 年以前的而

多见于 35000 年以后的古人中的这种现象，明显更符合亚洲起源模型的论述， 也不支持

N* 最早出现在 5 万年前的分子钟计算结论。

以上所述的单倍群 R* 的发现早于单倍群 N* 约 5000 年这一情况， 与这两个单倍群只

相差两个 SNP 位点的情况完全吻合（图 1）。目前公认的线粒体位点突变率为 2.67x10-8 ，即

每年每个位点突变的概率为 2.67x10-8[46]。若按此分子钟进行计算，则单倍群 R* 和单倍群 N*
的相差 2 个位点，就意味着相差年代是 5000 年（5000 年 x16500 线粒体总长度 x2.67x10-8 = 2.2
个突变）。这说明目前所发现的最古老的 R* 和 N* 古人样本很可能和产生这两个单倍群

的元祖人群其真实时间非常接近。相对的，如果非洲起源说是正确的，按照其认为的作为

所有现代人祖先的非洲人群线粒体单倍群为 L0，而 L0 和 N 之间有 35 个 SNP 差异，那么

可以计算线粒体起源大约距今约 120000 年。但是到目前为止，仍然没有超过 50000 年，

并可以确定是完全的现代人祖先的样本在非洲出现，所以关于单倍群 L0 的说法可能是不

切实际的。有必要说明一下， 这里用分子钟计算不涉及古序列， 因此不涉及古代适应环

境的变异，因此是自洽的， 结果也就相对比较准确一些，即使也不完全符合中性标准。

我们的模型认为原始的线粒体单倍型应该是现今人群中存在最多的，因为突变属于

小概率事件，非常罕见，只会在少部分人群中发生。因此，接下来本研究又分析了单倍群
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R 是否是当今所有人群中分布最多的，这部分数据来自 mitomap database （https://www.
mitomap.org/MITOMAP）。 我们共发现了 64531 个属于单倍群 R 的人类个体，占总体的

53.6%。尽管这些数据有限，可能存在部分采样偏差，但至少说明了单倍群 R 很可能是世

界上分布最多的单倍群，因为其本身占有的比例就相当于所有其他单倍群的总和。 
与亚洲起源说相反，非洲起源说则认为一些少数携带有新突变位点的人群相比原始

人群具有更强的繁殖能力，单倍群 R 的人群更多是因为其适应力更强，而单倍群 L0 人群

的繁殖能力要小于突变后的 L1’2’3’4’5’6 这些单倍群，L5 人群要小于突变后的 L2’3’4’6
的人群，L2 人群要小于突变后的 L3’4’6 人群，L6 人群要小于突变后的 L3’4’ 的人群，以

及 L4 人群要小于突变后的 L3’ 的人群等等一系列的现象。然而，这样反复地出现所谓的

新突变位点适应性更强的行为，其实早就背离了中性理论的核心。但是非洲起源说又正是

以中性理论为前提才提出的， 这是出非洲模型不自洽的又一证据。

综上，相比于非洲起源说，亚洲起源说的线粒体模型拥有强有力的理论和现实基础

以及高度的自洽性。本研究发现目前所获得的古 DNA 数据中最早的 R* 比最早的 N* 古

老大约 5000 年，而最原始的单倍群 R 和 N 产生的时间可能非常接近于这些 R* 和 N* 古

人群存在的时间。这些结果肯定了亚洲起源说的正确性，并再一次否认了非洲起源说的论

述。我们相信未来更多的古 DNA 数据将会进一步证实出东亚模型。
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The Out of East Asia theory of modern human origins supported 
by recent ancient mtDNA findings

ZHANG Ye, HUANG Shi
Center for Medical Genetics, Hunan Key Laboratory of Medical Genetics,School of Life Sciences, Central 

South University, Changsha, Hunan 410078

Abstract: It was in 1983 that scientists constructed the first molecular model of modern human 
origin based on the mitochondrial DNA (mtDNA) phylogenetic tree, and concluded that modern 
people originated in Asia. However, in 1987, the Out of Africa model also known as African 
Eve model was proposed and replaced the original model. But the infinite site assumption and 
the molecular clock hypothesis on which the African Eve model was based have been widely 
considered to be unrealistic. In recent years, we have proposed a new molecular evolution theory, 
namely the maximum genetic diversity(MGD) theory, and used it to reconstruct a new model 
of human origin, which is basically consistent with the Multiregional model and has the root of 
modern humans in East Asia. The main difference between the African Eve and our Asia model in 
the mtDNA tree is the relationship between haplotypes N and R. The African Eve model says that 
N is the ancestor of R, and our model indicates it is the opposite. In this research, we studied those 
mtDNA data published from ancient samples, focusing on the relationship between mitochondrial 
haplogroup N and R. The results show that the three oldest humans (one from 45,000 years ago 
and the other two about 40,000 years) belong to the haplogroup R. In the human samples from 
39,500 to 30,000 years ago, most of them belong to the sub-haplogroup U downstream of the 
haplogroup R, and only two of them fall into the haplogroup N group(Oase1 is 39,500 years ago, 
Salkhit is 34,426 years ago). The haplotypes of these two individuals are not part of any prensent N 
downstream haplotypes and so may be close to the roots of the haplogroup N. These ancient DNA 
data reveal that the haplogroup R is about 5,000 years older than the haplogroup N, thus confirming 
the East Asia model and invalidating the African Eve model.

Key words: DNA; Out of East Asia model, Mitochondrial African Eve Model; Maximum genetic 
diversity(MGD) theory; Neutral theory; Molecular clock


