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1 引言

Liu等(2021)在Science发表论文“Insights into hu-
man history from the first decade of ancient human
genomics”. 该论文系统梳理了近十余年来古基因组学

的研究进展, 以及主要根据古DNA数据复原的人类遗

传历史.
2001年发布的人类全基因组草图和随后迅速发展

的高通量测序技术为古人类基因组的研究奠定了坚实

的基础. 2010年, 三个古人类的基因组草图发表, 包括

一个尼安德特人(以下简称“尼人”)、一个丹尼索瓦人

(以下简称“丹人”)以及一个来自格林兰岛的约4ka前的

现代人的基因组. 值得一提的是, 丹人是目前唯一一个

借由古DNA证据确定的古老型人类. 自此以后, 古人

类基因组数据迅速增长——截至2021年6月, 已有六

千余个古人类基因组发表(图1)(Liu等, 2021). 这些带

着时间刻度的基因组数据记录着古老型人类和现代人

的混合、人类基因组中适应性突变出现的时间范围以

及全球人群的活动与迁徙历史. 随着古基因组数据的

积累, 人类过去数十万年的遗传历史已初现雏形.

2 古老型人类和现代人的遗传交流

通过比对尼人、丹人和现代人的基因组发现, 尼

人和丹人是现代人的姐妹群. 尼人和丹人的祖先在约

55万年前与现代人分开, 而尼人和丹人则在约40万年

前分开. 这些古老型人类曾和现代人发生过多次混合.
根据现有的遗传学证据估计, 现代的非洲外人群携带

一定比例的尼人(1.8~2.6%)和丹人(0.2~6%)DNA, 这来

自至多四次丹人向现代人的基因渗入以及三次尼人向

现代人的基因渗入(Liu等, 2021). 这也给现代人带来了

一些来自古老型人类的适应性基因渗入,比如在当今藏

族人群中高频率存在的高原适应性基因EPAS1变体, 可

能就是来自丹人的基因渗入(Huerta-Sanchez等, 2014).
古老型人类和现代人之间的基因渗入是双向的

(Liu等, 2021). 尼人的线粒体基因组和Y染色体均被现

代人取代,这可能是约37~22万年前现代人向尼人的基

因渗入导致的. 现已检测到约4万年前尼人和现代人之

间发生过混合, 而一个约5万年前的个体有一名尼人母

亲和一名丹人父亲. 古老型人类和现代人之间似乎发

生过频繁混合, 这反映了这些古老型人类和现代人并

非泾渭分明的支系. 相反地, 他们之间频繁交流, 且古

老型人类的基因并没有完全消失, 而是在部分现代人

中存在(Liu等, 2021).

3 早期现代人群遗传史

目前已知最古老的具有部分现代人形态特征的化
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石 (年代约为31.5万年前 )来自非洲摩洛哥 (Liu等 ,
2021). 五个非洲人群在约25~20万年前迅速分离, 他们

为非洲的狩猎采集者、农业游牧人群以及非洲以外人

群提供了祖源成分. 在约8~6万年前, 东非、西非和非

洲外人群的祖源人群之间又发生了一系列的分离事件

(Liu等, 2021).
目前已获得的超过3万年的古人类基因组均来自

于欧亚大陆(图1)(Liu等, 2021). 研究发现, 在欧亚地区

分布的早期现代人群存在多个支系, 但只有一部分支

系和现代人群有关. 在中国发现的约4万年前的田园

洞人、黑龙江约3.3万年前AR33K个体和在蒙古地区

发现的约3.4万年前的Salkhit个体, 在比利时发现的约

3.5万年前Goyet Q116-1和俄罗斯发现的约3.6万年前

Kostenki 14个体, 在俄罗斯发现的约2.4万前Mal’ta和
约3.1万年前Yana个体分别代表了古东亚人、古欧洲

人和古北西伯利亚人, 而其他几个超过4万年的个体

(Ust’-Ishim、Zlatý kůň和Oase 1)则对当今人群没有可

检测的遗传贡献(Massilani等, 2020; Liu等, 2021). 这些

人群之间发生交流和迁徙, 存在精细的人群结构. 比

如, Yang等(2017)发现来自中国的田园洞人和远在比

利时的GoyetQ116-1个体存在意料之外的遗传联系,
而Hajdinjak等(2021)后续发现了存在于两者之间的人

群, 将他们联系了起来.
在极寒的末次盛冰期前后, 欧洲、东亚北部和北

亚的人群遗传成分均发生了变化, 这可能是人群更替

或再次扩张的结果. 这个时期也出现了如可能在低紫

外线环境中增加母乳维生素D的EDAR基因变异及一

些适应性行为等(王建等, 2020; Liu等, 2021).

4 近万年现代人群遗传史

近万年来, 在温暖而稳定的气候下, 人群活动变得

更为活跃(李康康等, 2019). 全球不同地区的人群呈现

出不同的规律, 有些地区以内部人群互动为主, 呈现出

长时间的人群连续性,比如东亚和澳大利亚;有些地区

则出现了多次的人群混合和取代, 比如欧洲和欧亚草

原地区(Liu等, 2021).
非洲地区的古DNA保存情况较差, 对于相关人群

遗传历史的了解还较为有限(Liu等, 2021).来自摩洛哥

的约15~5ka年前的个体以及来自东非和南非的约

图 1 截至2021年6月已发表的人类古基因组数据数量及分布
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3~1ka前的个体显示, 早期非洲人群和近东人群存在遗

传联系. 非洲发生的较大规模的人群活动包括班图语

人群和游牧人群的扩散. 前者即使在世界范围, 也属

于大规模的农业人群扩散事件.
在欧洲, 自约9ka年前农业出现以来, 欧洲人群不

断受到近东农业人群及欧亚草原人群等外来群体影响

(Liu等, 2021). 在约4.5ka年前, 欧亚草原人群的迁徙造

成了欧洲人群的遗传结构的剧变, 对现今欧洲人产生

了重要影响. 此外, 印欧语系也可能是由欧亚草原人

群的迁徙而传播至欧洲的.
欧亚草原人群不仅向西影响了欧洲人群, 也向东

扩散至现在的蒙古中部地区(Liu等, 2021). 此外, 在青

铜时期的中亚地区, 巴克特里亚·马尔吉阿纳文明区

(Bactria-Margiana Archaeological Complex)的遗传成

分来自于伊朗和安纳托利亚农业相关人群、西西伯利

亚狩猎采集人群和安的曼群岛狩猎采集人群(Liu等,
2021). 在南亚, 印度河流域文明(Indus Valley Civiliza-
tion)相关人群分别与北部草原人群和印度西南部人群

融合形成了古北方印度人和古南方印度人, 从而构成

了现代印度人南北遗传渐变的遗传结构(Liu等, 2021).
东亚和东南亚约万年前人群已经非常多样化, 至

少包括了古北方成分人群(如山东扁扁洞人等)、东南

亚的古老现代人群(和平文化人群)、两种不同的东亚

南方人群(如福建奇和洞人和广西隆林人)和日本的绳

纹文化人群等(Liu等, 2021).东亚南北方人群至少在约

1.9万年前出现遗传差异. 随着时间的推移, 以新石器

时代山东人群为代表的“古北方人群成分”和以新石器

时代福建人群为代表的“古南方人群成分”在南北方人

群之间发生了流动和变化, 说明南北方人群在不断发

生交流与融合. 现今南方人主要是大量古北方人成分

和下降的古南方成分混合. 约1.4万年前的黑龙江人群

可能是与美洲原住民最相关古北亚人群的东亚成分来

源. 另外, 东亚南方人群还和东南亚人群存在交流, 两
者的联系可追溯到东亚南方及东南亚出现农业之前.
蒙古地区人群在新石器时期几乎只携带东亚人群的遗

传成分, 后来大约在5~5.5ka前受到青铜时代早中期颜

那亚/阿凡纳谢沃相关的草原人群影响, 到约3ka前引

入了辛塔什塔/安德罗诺沃相关的草原人群和欧洲农

业人群的遗传成分(Ning等, 2019; Wang等, 2021; Liu
等, 2021).

人类在约5万年前就抵达了澳洲, 但直到过去数千

年, 南岛语系人群才沿着大洋洲岛屿迁徙, 与新几内亚

人相遇(Liu等, 2021). 拉皮塔(Lapita)文化人群携带着

南岛语系的祖源成分扩散到大洋洲. 后来大部分南岛

语系的祖源成分被巴布新几内亚人群(Papuan)的祖源

成分取代. 此外, 也有新发表的研究提出从菲律宾向马

里亚纳群岛扩散的路线.
在西伯利亚, 末次盛冰期后, 这里的人群主要为古

西伯利亚人(Ancient Paleo-Siberians), 代表性个体包括

约9.8ka前位于西伯利亚东部的Kolyma和约1.4万年前

位于贝加尔湖周围的UKY个体(Liu等, 2021). 古西伯

利亚人是在美洲之外与美洲本土人群最相关的人群.
而在全新世早中期, 古西伯利亚人被主要遗传成分为

东亚人的新西伯利亚人(Neo-Siberians)所替代.
美洲原始人群跨过白令海峡由西伯利亚进入美

洲, 可能在北美冰盖南部地区分化为古代北部美洲人

和古代南部美洲人, 并快速向南美迁徙(Liu等, 2021).
约5ka前, 美洲北极地区主要为古因纽特人(Paleo-In-
uit), 该人群在约八百年前被新爱斯基摩人(Neo-Eski-
mo)所替代.

近万年来, 这些世界范围内的人群迁徙与互动, 以
及后续相关历史事件的影响, 逐步形成了全球人群的

大致格局(Liu等, 2021).

5 展望

在过去十余年里, 古基因组学不仅追溯着全球人

群遗传历史, 还从遗传学角度为一些考古和文化上的

争议提供了新的证据. 比如以前并不清楚欧洲农业的

传播发生在文化传播层面还是人群扩散层面, 却通过

后来古基因组学证据证实了欧洲的农业扩散伴随着人

群的流动(Liu等, 2021).另外,根据形态学提出的“两层

假说”认为, 在东亚南方沿海和东南亚地区曾存在以狩

猎采集为特点的“第一层”人群, 他们随后被从事农业

经济的“第二层”人群所取代. 然而, 近年来的古基因

组学研究发现, 东亚南方和东南亚人群存在着长久而

复杂的双向交流(Liu等, 2021; Wang等, 2021), 并非简

单的“一层”人群取代“另一层”人群.
尽管现在已经积累了相当多的古基因组数据, 但

离完整复原人类演化史还有很长的距离. 欧洲地区保

存了较多的古人类化石, 相关研究也较多, 而亚洲, 尤
其是东亚地区的古基因组研究则起步较晚. 近年来陆
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续发布的东亚古人群基因组已勾勒出东亚人群遗传史

的大致轮廓, 比如以田园洞人为代表的古东亚人的大

致时间和地理分布(Yang等, 2017)、南北方人群的遗

传特点、遗传差异和融合(Yang等, 2020; Ning等,
2020)、南岛语族人群的东亚起源(Yang等, 2020)、东

亚南方和东南亚人群的互动与混合(Wang等, 2021)、
青铜时期新疆准噶尔盆地和塔里木盆地人群的遗传成

分和可能起源(Zhang等, 2021)等. 然而, 东亚人群遗传

史还有许多谜团仍未解开. 比如DNA和蛋白质证据已

验证了东亚地区(至少在甘肃)存在丹人(Chen等, 2019;
Zhang等, 2020), 然而他们是何时迁徙至此的、具体又

与东亚人群发生了怎样的互动? 此外, 南北方人群的

分化与交流的具体时间点是什么、在这个过程中伴随

着怎样的文化和技术的传播? 要想更透彻地了解东亚

人群遗传历史的种种重要事件和细节, 还需要不断挖

掘覆盖更大时间尺度和地理范围的古基因组学证据.
古DNA技术的不断发展为东亚人群的古基因组

研究提供了重要的技术基础. 古DNA研究存在一些难

点, 包括DNA保存情况的地域差异——寒冷干燥地区

的古DNA通常保存较好 , 温暖湿润的地方则相反

(Wang等, 2021), 以及古代样本中提取的DNA中存在

大量的非目标DNA等. 一个解决途径是DNA捕获技

术: 利用特异性DNA片段互补配对的原理, 从海量背

景DNA中获取目标DNA. 目前DNA捕获技术已成功

应用在东亚古基因组学研究中, 不仅从温暖湿润的中

国南方地区成功获取了古人类基因组数据(Wang等,
2021), 还从白石崖溶洞遗址的沉积物中捕获了古老型

人类和已灭绝动物的古DNA(Zhang等, 2020). 此外, 古
蛋白质组、古微生物组、古甲基化组技术以及针对古

DNA设计优化的生物信息学工具也能为我们提供更

为全面详实的古分子信息(Liu等, 2021).这些古分子信

息正在不断补全着人类漫长的演化历史, 其中记录的

人群动态和环境适应历程, 不仅让我们对从古至今的

人类群体有了更深刻的认识, 也将让我们得以“以史为

鉴”、更好地面对未来的挑战.
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