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DNA与人类起源和演化 
— — 现代分子生物学技术在人类学研究中的应用 

垫 惑 童 整 6I ’ 

l987年 1月， 美 国加 州大 学伯克利 分校 的分子生物学 家 Carm，Stoneking和 Wilson 

3人联合在英 国 《自然》 杂志 发表了题为 线粒体 DNA与人类进 化 的文章(Cann，et 

af，1987)。他们根据对祖先来 自非洲、欧洲 亚洲及新几 内亚和澳大利亚土著共 147名妇 

女胎盘细胞线粒体(Mitochortdrio 脱氧核糖核酸fDNA)的分析宣称：人类共同的祖先是 

2O万年前生活在非洲的一个女人。这一被称之为。夏娃 (Eve)理埝的学说在 国内外报刊广 

为报道并在学术界引起了激烈的争 埝。 替代学说 的支持者认为这一研究结果为现代人 

的单一起源理论提供了遗传学上的证据(StringerandAndrews，1988) 而坚持 。多地区起 

源理论 的学者则指 出世界各地人群在线粒体脱氧核糖核酸(mtDNA)~．的相似性并不意 味 

着所有的现代人类拥有共同的近期祖先。相反，这些相似性反映了自从大约一百万年前我 

们的祖先出现在旧大陆以来基 因交流(Gene flow)所导致的遗传上的联系，这种联系是我 

们的祖先 自出现以来迁栖移动相互交往的结果(Wolpoff,M．H． at 1988； Thorne and 

Wolpoif,l 991) 伴 随着这一争 沧的进行，现代分子生物学技术，尤其是 DNA研究在 阐 

明人类起源 演化、群体间相互关系及考古鉴定上的应用价值引起 了遗传学家和人类学家 

的广泛关注 国外 许多大 学和研究 机构 纷纷开展包括化 石 DNA 在内的 DNA 的研 究并 试 

图以此来解决众多人类学上悬而未决的难题 但同时也不乏学者对这一技术的可靠性和准 

确性表示怀疑 本文将从遗传学l手1J分子生物学技术的角度对DNA在人类学应用的理论基 

础 实际应用及存在的问题作一简要的介绍，同时对这一新兴的领域在未来人类学研究上 

的应 用前 景进行 讨 它。 

l 现代分子生物学理沦与技术在人 类学上的应用 

人类 的体 质特征 ．包括 肉眼观察测量性状 和细胞甚至分 子水平的特征 ．都是受遗传 基 

因控制的。^类血型、血清蛋白型等特征虽然在细胞水平上刻画了人类群体和个体的特 

征，但这些特征多受常染色体显性基因控制，并且这些特征所代表的不同变异类型的数量 

较步 在人类进化的 长期过程中 极 易受到遗传漂变 (Genetic drift)和群体之间基因交流 
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溶和的影 响。在过去的十几年中，随着分子生物学技术的发展及 日益成熟， DNA序列资 

料得到大量积累并使得我们可以在 DNA水平上直接研究生物的进化过程 ．这些成果使得 

人类对于 自身体质特征的遗传和演化规律有了更加深入的理解。这些理论与技术在人类学 

研究领域也得到了应用。遗传学家和人类学家都试图通过对人类 DNA 中蕴藏的遗传信息 

的分析来揭示整个人类的形成与演化过程。这些研究主要围绕以下几方面的内容开展： 

1．1细胞 核 DNA (Nuclear DNA) 

细胞核是细胞内最大的细胞器。在真核细胞中除红细胞外，都含有细胞核．细胞核是 

遗传信息贮存，复制和表达的主要场所。其主要成分包括脱氧核糖核酸 (DNA)和少量 

的核糖核酸 (RNA)。DNA 与核 蛋白相结合以染色体 的形式存在 人类细胞核内有 22 

对常染色体(Autosome)和一对性染色体(Sex chromosome)．存在于常染色体内的DNA称 

为 常染色 体 DNA (AutosomalDNA)，而存在于性染 色体 内的 DNA 称为性染 色体 

DNA ex-chromosomeDNA)。其中存在于男性 Y染色体内的 DNA称为 Y_DNA 

DNA是 生物的遗传基础，生物机体的遗传特征以密码(Code)的形式编码在 DNA分 

子上，表现为特定的碱基排列顺序并且通过 DNA复制(Re口Jication)把遗传信息由亲代传 

递给子代 ，因此 ，对人类 DNA的分析将揭示出人类个体和群体特征的众 多信息量和复杂 

的变异。除此之外，非编码区(Noncoding region)具有更广泛的多态性．生物体在进化和 

世代更替过程 中形成 了自己独特的区别于其他个体的 DNA碱基顺序，这种 DNA碱基顺 

序的差异性即为DNA多态性(DNA polymo rphisms) DNA多态性表现为三种类型：(1) 

单碱基突变：DNA 在某 一顺序 上有一 个或几个单碱基存在差异；(2)碱基顺 序发生突 

变：DNA序 列中由一个或几个碱基对的插入 缺失或移位而产生的多态性：(3)可变数 

目串联重复序列(Variable number oftandem repeats VNTRs)：在基 因组 DNA 内含有高 

变 区(Hypervariable regions HVRs)，它由多个串联的重复顺序组成，有些重复顺序的重 

复数 目在个体或群体间存在差异。 串联重复有 3种类型：a编码区内基 因片段的 串联重 

复，如人 甲胎蛋 白基 因：b编码区内完整基因的串联重复，如 rRNA基因 这两种类型 

的 VNTRs造成的 DNA多态 比较少：c非编码区的串联重复，VNTRs主要发生在非编 

码区，重复单位 长度长的可达数十个碱基，最短仅为两个碱基对(2 bp)。重复数差异也很 

悬殊，少者数次．多者数 百次 基于上述原理，Jeffreys等人率先将在人体基因组 中高度 

可变 的 小 卫 星 区 域 (Minisatellite regio n】用 于个 体 识 别 并创 立 了 DNA 指 纹(DNA 

fingerprints)技术 (Jeffreys，1985) 这一技术已被广泛用于法医个人识别和亲子鉴定(Gill 

et a1．，l985；李伯 龄等， 1991)。细胞核 DNA除具有高度的个体变异外，还具有广泛的 

群体特征。Vainscoat等人(Vainscoat et a1．．I986)对来 自世界各地八个不同人群的常染色 

体 球蛋白基因组上一组紧密连锁的核 DNA多态性基因频率的分析表明：所有非洲人 

群都具有一个有限数量的普通单倍体型(rtaplotype)．而非洲人群拥有的占主导地位的单 

倍体型在非洲 以外 的其他人群 却 没有发现 还有研究(Balazs et a1．．I 989】显示 ：使用 

DNA探针在人类基 因组可识别 出若干高变位点(Hypervafiable loe1)．这些等位基因频率 

的分布具明显的种族特异性，提示核 DNA在人类群体遗传及人类演化历史研究上有巨大 

的潜力。但是， 目前对桉 DNA 的研究还有许多尚未克服的理论与技术上的困难，使其距 

离直接用于揭示人类演化过程还相距甚远。这些困难包括：用来揭示人类演化过程的核基 

因的 突变 积累 缓 慢 ；每 代均 通过父 母双 方遗传 ．这 种每代 双亲混 合 的结果是 重组 
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fRecombination1的产生．这样使我们难以追踪特定的 DNA片段的演化历史。通过对比 

核 DNA来估计遗传距离是基于人群内部和人群间分子变异频率的差异。而这种基因频率 

的差异可能受到重组、遗传漂变、选择及迁移的影响．所 以，根据核DNA计算的遗传距 

离不能像根 据 mtDNA那 样推断时间和突变距离之间的直接关系。另外，在 对细胞核 

DNA进行测序分析时，因等位基因之问的序列可能存在差异，必须用克隆方法纯化出单 

一 的 DNA分子才能进行l铡序分析。而线粒体 DNA 的均一性 为直接测序提供 了方便 。 

1．2线粒体 DNA (简写 mtDNA) 

线粒体是真核生物细胞中的一种细胞器，其功能是产生能量以维持细胞的活动。根据 

细胞需要能量 强度的不同，一个细胞中所含线粒体的数目可以有很大的差异，变化范围约 

是 1 O0o一10 000个 。每个线粒体中都含有一个 mtDNA分子．所以，在一个细胞中可以 

含有 1 00O一 10 000个 mtDNA 分子。人类 mtDNA基 因组由 16569个碱基对组成，只相 

当于核 DNA 基因组 的0．0005％。然而，mtDNA在进化上的重要性却远远超过其对全部 

人类 基因组的贡献(Anderson et a1．．1981；Stoneking。1993)。mtDNA具有若干与核 DNA 

不同并使其在进化研究上具有特殊意义的特征： 

(1)mtDNA 是单倍体(Haploid)，由母系遗传，因为精 子的线粒体都在精于的尾部 ， 

而受精 时只有精子的叉部进入卵子．由于线粒体 DNA只是由母体而来 因而它显示出来 

的差别不是由于基因的重组合，而是由于基因的突变。因此，对 mtDNA的系统分析可 

以直 接反映出八群或种族的母系历史。同时也意味着对 mtDNA基 因组而言，其有效群 

体大B~(Effecti'Je population s证e)是核 DNA的四分之一。这就导致了高度的随机遗传漂 

变引起的 mtDNA地区性群体差异。 

(2)mtDNA 的演变速率 比核 DNA 快 卜 lO倍，因而在相同的一段 时间内，它 比核 

DNA能积累更多的变化，使得易于区别和擐I量．同时。mtDNA序列的高速演化也加速 

了群 体之间差异的形成。关于这一点，值得一提的是有两种方式来表达 mtDNA演化的 

速率．即祖先和后代之间 mtDNA突变的数量及两种 mtDNA类型之间发生的突变数。 

前者是 发生于 个血统(1ineage)的演化和变化的数量；如转换成时间，则台适的度量单位 

是进化率(rate of evolution) 后者 则为歧异或偏离的数量(amount ofdivergence)，或两个 

血统之间的变异 其时间单位是歧异率或偏离率(rate ofdivergence) 由于歧异率代表着 

两个血统之间的差异，所 以，它是进化率的两倍。 

(3)mtDNA 比核 DNA拥有更多的拷 贝数，所以对 mtDNA的橙验比对核 DNA的 

检验具有更高的灵敏度并使其适于古代 DNA或化石 DNA的分析 

(41mtDNA是目前为止了解得最为请楚的真核细胞基因组 ，它的整个序列 和基 因结 

构已为人类所知(Anderson et a1．．1 981．1982)。因此可以通过将观察到的限制性片段图谱 

与那些已经发表的整个片段进行 比较而构建详细的高分辨率限制酶谱，从而准确地推断出 

使其产生限制性位点多态性的核苷酸所在位置。另外．由于PCR (多聚酶链状反应)技 

术的问世使酶扩增已知其侧翼(Flanking)~苷酸序列的任何 DNA片段成为可能。因此全 

部人类 mtDNA序列的知识意昧着可以用 PCR技术分析任何需要的 mtDNA区域 。 

对世界范围内的 mtDNA滑查在以下两个方面充实了我们对人类基因库的知识： 

(1)mtDNA 的个体特 异性 

研 究 表 明 ： 在 mtDNA 中存 在 着 个 体 之 间 的 差 异 fCann et al1．1987；Ho rai and 

>- 

瑚 
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Hayasaka．1990)。大多 数 变 异不 是 随机 的，而 主要集 中于 mtDNA 非编 码 区 D一环 

(D-loop)的两个高变片段(Vigilant et a1．，l989)．Higuch等人首先将人类 mtDNA D一环 

在不需克隆的条件下进行扩增 ，用扩增产物直接测序。其研究表明：不同个体间存在序 列 

差异，而同一个体血液与毛发 mtDNAD一环区的序列相同．从而证明检验 mtDNA的碱 

基序列差异可以用于法医个人识别(Higuch et at．，l988) 这种通过 DNA序列差异进行个 

人 识 别 鉴定 的 方法 比 以往 DNA 限 棚 长 度 多 态性 (Restriction Fragment Length 

Polymo rphism~RFLP1检验又 向精确方向前进了一步 FRLP研究的内容是短申联序列 

所导致的 DNA 长度 变化 ，而序列测 定研究是 个体之 间 DNA碱 基排列’顺序 的差异 

(sullivan et af．，l992)。1991年，Stoneking等人(Stoneking，M．et at．，19911采用酶扩增特 

异序列寡核苷酸探针方法进行了 mtDNAD卜_环区域的研究 他们使用了 23个 SsO探针 

(Sequence-Specinc O1igonucleotide probe)检测了来 自非洲、亚洲、高加索、El本和墨西 

哥五个地区 525个个体的 D一环区的序列。揭示出一个巨大的变异．并能观察到带有歧变 

价值的 274个 mtDNA 型存在于这些个体中 就每个群体而言，歧异率超过 95％。由于 

mtDNA通过母系遗传，所以、同一母亲所生的子女应具有相同的 mtDNA序列，即都与 

母亲的序列相同 由此可以进行母系单亲的亲子关系鉴定。他们用上述方法成功地对一起 

儿童走失案件进行了鉴定 

(21 mtDNA 的种族 群体特征 

人类 mtDNA 所具有的母 系单倍体遗传特点使其有效群体大小仅为核 DNA的四分 

之一 在随机遗传漂变的作用下、产生 了高度的地区性群体差异 而 ratDNA序列高速 

演化的特点将加速这种群体问的差异。表明 mtDNA不仅在全球人类水平上，而且也在 

不同的种族群体水平上可以揭示 出人类遗传构造和演化历史(Stoneking et at．，19901。近年 

来、国外学者采用不同的方法对人类 mtDNA分子的序列多态性进行了详细的研究并发 

现 mtDNA分 子桉苷酸序列在不同区域的碱基排列都有差别。据此，可以根据每一区域 

碱基序列的差异将 mtDNA划分为许多不 同的类型系统。进一步 的研究发现这些类型或 

其频率分布具有明显的种族特异性 。在近 10年中，采用限制性酶切图谱、寡核苷酸探针 

及酶扩增测序等方法对人类 mtDNA的研究揭示 出许多具有种族群体特异性的序列或结 

构特征 这些特征有些在非洲 亚洲及欧洲等洲际水平上刻画了 mtDNA所代表的种族 

特点，也有一些特征或其频率分布呈现出地区性的群体间差异(Balaz et aL．1989；Brown et 

1992；Dena ro et al，l 981；HarihaFa et at．．1988；H orai and Hayasaka，l990；Piercy et aL
． 

1993；Rienzo and W ilson，l99l；Scozzari et a1．
． 1988；Stine et a1．．1992；Stoneking et aL． 

1991；Vigilant et a1．1989)。对于人类 mtDNA类型种族群体特征的研究主要集中在亚洲 

及太平洋地区人类群体，揭示 出许多存在于 mtDNA不同区域的种族特征。其 中最为重 

要的发现是在人类 mtDNA COII和 tRNA区域之间的第五非编码 区存在一个九个碱基对 

的缺失序列(9-base-pair sequence deletion)(Cann and Wilson，l983)。进一步的研究表 明 

这一序列缺失是由于在复制期 间滑动错配产生长度的突变，丢失了 9--bp序列中两个相邻 

拷贝之一所致 系统分析显示这一缺失序列在从现代人 mtDNA祖先进化的过程 中只发 

生一次并且是东亚人类的重要标记 (表 1、表 2)(Harihara et at．．1 992；Hertzberg et 
．  

1989；W rischnik et a1．，l 987；Horai and M atsunaga
， l986)。其 他研究 显示 这 一缺 失序 列也 

出现于西伯利亚和北极地区人类、美洲印第安人、太平洋岛民及部分南亚人类(Passarjn。 
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d1．1993：Schurr“a1． 1990；Shields elt at．1992；Stoneking et a1． 1990)，表明这些人群 

的起源与早期东亚人类密切相关 这一缺失序列尚未在非洲人和欧洲人中发现． 

裹 1人类mtDNA第五非编码区的长虞多态性序到 

裹 2亚洲人类群体 mtDNA 9-bp缺失型的 出现频率 

美洲印第安人 

马来 西亚 华 人 

古湾褪旗 

日奉 人 

西蕞 人 

阿伊衄人 

朝 鲜 人 

越南 人 

马来 人 

尼格 利陀 人 

尼伯 尔 塔鲁 人 

蛙选 人 

波利 尼西亚 人 

望济 人 

新英格兰人 

疾人 利亚 土 著 

新 儿 内 亚人 

45 2 

7 1 

40 0 

】9 O 

5 6 

2 0 

7．8 

I4 3 

【4 3 

9I 9 

8 4 

0 O 

93 

82 O 

8 0 

3 0 

】9 3 

袁 中数据 引 自 Ballinger at．t992；H a rihara“ ，1992 g Pasrairino ．1993；sh 1ds“ al I 992 

To rtoni“ ，I994 

最近 ，以美国埃默里大学 (EmoryUni,~etsity)遗传学家 Wallace为首的研究组对包括 

这一 9-bD序列缺失在 内的人类 mtDNA序列的亚洲蒙古人种特征进行了更为深人的研究 

(Ballinger et a1．．1 992：Torroni et af． 1992，I993a，I993b，1994；Schurr el；al：，1990；W allace 

P￡口f．1985)。他们的研究结果显示在人类 mtDNA分子 Al uI／DdelI区域具有的两个古老 

的多态类型为所有亚洲人类共有．其中一个类型还见于非洲人类 表明所有亚洲人类拥有 

共同的祖先 ，此外，研究结果还揭示这两种 mtDNA类型在越南人具有最大的变异和最 

高的频率．表明越南人是这一地Ⅸ晶为古老的人类 也提示 华南及东南亚是蒙古人种的起 

源地并且 是现代 人类 mtDNA的 —个次级扩散的中心 他们的研究还表明 9一bp缺失序列 

 ̈ 8 3 5 4 2 ¨ 8 O ∞ 3 ● 妁 
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突变在进化过程 中已发生多次。加之 许多研究数据都显示这一缺失序列在太平洋褙岸和 

岛屿 以及美洲印第安人中都有着广泛的分布，据此，他们提出通过 mtDNA种族特征 的 

研究可以证实整个亚太和美洲地区的现代人类是来自于早期东南亚人类两次大的迁移扩散 

结果的学说。第 一次迁移沿亚洲大陆架向东，到印度尼西亚以及太平洋诸岛；另一次 向北 

经西伯利亚和白令海峡最终抵达美洲。这一缺失序列在东亚、太平洋和美洲的高频率分布 

提示这--广大地 区的人类有着共同的祖先。 

但迄今为上卜对人类 mtDNA最有意义的研究是根据 对全球范围各人类群体 mtDNA 

的调查来揭示现代人类的起源与演化 这一部分将在以下沦述。 

l3 古代 DNA及化石 DNA (Apcient DNA and fossil DNA) 

古f℃DNA是指从考古发掘所得的人类和古生物标本化石中提取的 DNA，其中从化 

石标本中得到的 DNA称为化石 DNA。古代 DNA 的年代范围可从 10O年以内直至数千 

万年前 古代 DNA 的研究是一 个新兴的研究领域 近年 PCR技术的应用促进 了这～领 

域的迅速发展．并波及到生物进化 人类学 、医学、农业和法庭科学等学科。本文内容只 

限于讨沦与人类学有关的古代 DNA研究。古代 DNA的研究材料包括古人类化石、考古 

发掘出的人类骨骼、牙齿、干Il==|、木乃伊等 这些标本都可能含有人类 DNA片段，采用 

分子生物学技术可以设法提取出蕴藏其中的DNA片段．然后进一步扩增、测序，用于分 

析 通过对古{℃DNA 的研究使我们能够对那些已经绝灭的人类基因型、群体、甚至已绝 

灭的人属成员的 DNA进行分析 同时也使我们得以对不同阶段的人类 DNA进行纵向对 

比，从而加深对人类演化历史的认识(Herrman and Hummel，l994；Vfllablanca，1994)。对 

古代 DNA的分析可以获得以下三方面的信息： 

(1)个体水平上的遗传信息 (I ridivJdual leve1)：这方面的信息可用于考古墓葬发掘的个 

体鉴定 冢系鉴定 同时也是获得以下两方面信息的前提， 

(2)』、群 内部的遗传信息(1nfi'apopulation leve1)：通过 比较群体内两个或多个个 体之 

间的遗传信息可确定一个群体中个体之回的相似或歧异程度； 

(3)群体之间的遗传信息(Interpopu1ation leve1)：比较不同人群之间的 DNA差异可 

以揭示出他们之间在进化上的相互关系，进而在时间或空闭上重建人类演化过程。 

提取和分析古f℃DNA 的方法除某些与处理古代样品有关的要求外，基本与通常的方 

法一致 。用于人类学分析的信息片段包括 mtDNA的限制性位点长度多态性和高变 环 

序列．以及棱 DNA 的短 串联 重复序列(Sho rtTandem Repeat Sequence)。古代 DNA 的 

研究始于 8O年代初期(Higuch et al，1984；Paabo，l985)。PCR技术 问世后推进了这～研 

究的进展 Paabo和 Wilson首先采用 PCR技术从发现于美国佛罗里达距今 7000年的干 

固的人脑组织 中成功地提取到 mtDNA 进一步的扩增、测序显示这一个体的 mt DNA 

具有某些不属于 当地美洲 印第安人的独特序列特征(Paabo and Wilson．1 988a)。在此以 

后，有关学者对古代 DNA的提取分析技术进行了更加深入的研究，样品范围已扩展到人 

类骨骼、牙齿 木乃伊及其他干化组织。已成功地从距今数百年到接近一万年的样品中提 

取 到 DNA (HoIai el al l989；Hagelberg and Hedges，l 989；Hagelberg and Clegg，1991： 

Thomas et at．，l 990)。对这些 DNA种族、群体、个体特征的研究成果 已被用于考古发掘 

中发现 的人类 遗骸 的鉴定 以及 一些古 代人群形成 发展 的研究 0aagelberg t ．1994： 

Holland et at l 993 Kurosaki elⅡf l993；Stone and Stoneking
， l993)。 如 日本 学 者 
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Kurosaki等人成功地从发掘于九州距今 1 50O一2000年 日本弥生和古坟时代的两个墓葬 

群的 55个个 体 的骨骼 和牙齿 中提取到 DNA，然后使用短核昔酸 串联 重复序列位 点 

fShortVNTR 1oci)法对这两批标本进行 了家系及种族特征等方面的鉴定(Kurosaki et a1．， 

1993)。还有研究报道从古代美洲印第安人墓葬人骨和古代太平洋复活岛居 民 (Easter Is· 

landers)骨骼中提取 的 DNA序列分析发现有 bp缺失序列，表明这些人群的起源与亚 

洲人类 有关(Stone and Stonekiag，1993；Hagelberg et at．．1994)。此外，古代 DNA的研究 

成果在 法庭科学 鉴定 上也得到 了广泛 的应 用(Hagelberg et a1．，1991：Jeffreys et a1．．1992； 

Gill et a1．，1994) 

目前主要有 3方面因素影响对古代 DNA的研究： 

(1)现代 DNA的污染：用于扩增 DNA片段的 PCR 技术有极高的灵敏度，在实验过 

程中即便揍人极微量的现代 DNA，都会带来干扰。 

(2)古代 DNA 分子的降解 ：存在于古代组织中的 DNA分子大多不同程度地被分解 

破坏。从古代样 品中提取的 DNA分子大多 已降解为 1 00—2o0 bp的片段 (从新鲜组织中 

提取的 DNA片段一般在 10 000 bp以上) 这样使得古代 DNA模板改变，造成扩增困 

难 。 

(3)组织抽提物的其他成分对 DNA多聚酶有抑制作用，可能影响 PcR 的扩增结果 

(Cooper，l994；Paabo，1989；Paabo and W ilson，1988b；Hagelberg et a1．，1991)。 

在以上三方面的因素中， 现代 DNA污染对成功地提取古代 DNA具有最严重的影 

响 造成现代污染的来源是多方面的．如考古学家在提取和搬运标本过程中用手直接触摸 

标本、空气中含有人类上皮细胞的尘埃以及实验过程中的污染等等 因此 ，在提取用于古 

代 DNA 分析 的标 本 及实验 过程 中时，要极度小心 以免造成 对古 代 DNA 的污染 

(Paabo。I 993；Hagelberg，l 994)。 

古代 DNA研究的一个重要方面是试图从化石标本 中提取到 DNA。 由于化石中存在 

的 DNA 含量极其微小，加之上述 3个因素的影响，这一方面的研究还没有突破性进展 

(Hagelberg，I994)。虽有 报道从距今 1 700—2 000万年 中新世 马兰花叶化 石 中和距今 

25o00年的马化石中提取到 DNA(Golenbe~'g et a1． 1990；Hoss and Paabo．1993)，但迄今 

尚未见有从数万年以上人类化石中提取到 DNA的正式研究报告 

2 mtDNA与现代人类起源和演化 

1987年 以 Wilson为首的伯克利研究组根据对祖先来自非洲、欧洲 、亚洲及新几内 

亚和澳大利亚土著共 l47名妇女胎盘细胞 mtDNA的分 析提出了生活在地球上的现代人 

类的共同起源于非洲的 “夏姓 理论(Cann at 1987)．随后该研究组采用改进的方法进行 

了进一步的研究井为这一结果提供了新的支持(Cann，I988；Rienzo et a1．．199I：Stoneking， 

l993；Vigilant et a1．．1989，1991)．这一假说的主要内容有 4方面： 

2．1所有现代人群所具有的 mtDNA类型都起源于单一的担先 

这一点是根据 mtDNA本身的特点而确定的。假设我们调查一个现代人群并发现有 n 

种 mtDNA类 型 如果 向前追溯并 调查这一群体 的上一代，至多也只能发现 i-1种这些 

维普资讯 http://www.cqvip.com 

http://www.cqvip.com


 

3期 划 武等 DNA 与人类起源和演化——现代分子生物学技术在人类学研究 中的应用 ’273’ 

mtDNA类型 (不考虑 n种以外的其他mtDNA类型，因为其他的 mtDNA类型并不代 

表现今的这一群体，是绝灭的类型)。如果我们继续向前追溯，在某一代会发现只有 IP 1 

种现今 的 mtDNA类 型。这是因为在这一代发生 了突变，因而产生 了新的 mtDNA类 

型。换言之，两种存在于下一代 mtDNA类型将在此发生接舍(coalesced)。这一过程不断 

重复 ，最终，直至所有 当前这一 所具有的 I1种 mtDNA类型接合成一个祖先。这就是 

所有现代人类 mtDNA类型 的共同祖先 。以上观点包含有几方面 的含义。(I)由于 rat 

DNA是母系遗传，所以这一 mtDNA的祖先应该是一名妇女；(2)这一 mtDNA祖先并 

非是生存于 当时的唯一个体。她是 当时一个群体 中的一员。然而，与她相同时代的其他 

mtDNA类型 由于没有留下后代或仅仅留有男性后代，因而最终绝灭 ；(3)这一 mtDNA 

祖先并非是出现于地球上的第一个女人。与当时的其他人一样，她也有其 自己的祖先．但 

是．她代表着所有 现代 mtDNA类型的接台点；(4)她井未对各现代人群的其他基 因或 

DNA片段有任何贡献。虽然每一个基 因或 DNA片段都有其共同祖先，但这些祖先都是 

生存于不同时代的不同个体。 

2。2这一祖先大概生活在非洲 

伯克利研究 组(Ca12n et口，．、l987)从祖先来 自非洲 欧洲、亚洲及新几内亚和澳大利 

亚土著五个地理人群共 l47名妇女胎盘细胞中提取了高纯化 mtDNA。然后使用 12种高 

分辨率 限制性 内切酶构建成限制性酶图谱。据此，进一步划分为 1 33个类型。结果显示： 

在 133个类型 中．有 7个类型为一个个体以上的人所具有．但没有任何个体拥有一个以上 

类型。并且在这 7个共享类型 中，每一型均为同一群体中的个体共享。没有任何一型出现 

于两个不同群体 中 这表 明 mtDNA类型具有明显的种族特异性。由于 mtDNA具 有单 

倍体母系遗传的特点，所有新的变异都来源于突变。造成两个 mtDNA类型的突变数量 

就反映了他们之间的关系密切程度或他们共同祖先生存距今 的远久程度。 因此，以一个单 

一

突变为区别的两个 mtDNA类型之间的密切相关程度 比他们中的任何一个与相差为两 

个突变的第三个 mtDNA类型之间的密切相关程度要大得多。基于这一原理，他们采用 

系统发生分析 (Phyloge12efic analysis)建立了表示这些个体 mtDNA类型相互关系的系统 

树。这一 系统树 (图 1)具有一个共 同的祖先 但分为两大分 支，一支 只含有 非}lI1人 

mtDNA类型，而另一支则由包括非洲类型在内的参加分析的所有 mLDNA类型组成。据 

此，他们提出：非洲是现代人类 mtDNA祖先的起源地并由此扩散到世界各地。 

这一结 果发表后 ，一些学 者注意到了该研究在方法上的缺 陷 fSaitou and Omoto． 

1987；Vigilant et a1．．I989)。这些缺陷包括采用限制性分析 (Restriction allalysis)的间接方 

法来对 比 mtDNA；使用了居住在美国黑人 来代表非洲人 mtDNA；在系统分类上采用了 

落后的 中点法 (Midpoint rooting)；及未能提供统计检验等。因而，该研究组采用先进的 

图 I根据人类 mtDNA类型进行系统分析的结果模式 

非洲人 
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PCR方法和 mtDNA测序法对包括 121名非洲土著在 内的 l89名个体 mtDNA 控制 区 

(Control region)两个高变片段 (Hypetwariable segments)进行 了重新分析。在系统分析上 

采用增加黑猩猩 mtDNA序列一同分析的组外法 (outgroup rooting1并进行了统计检验 

fViNlant et af I 991)。结果完全支持现代人类 mtDNA祖先起源于非洲的结论。 

伯克利研究组提出的支持现代人起源于非洲的另一个重要证据来 自对 mtDNA序列 

歧异 (Seqffence divergence)的研 究 对世界范围内人类 mtDNA变异 的研究显示：非洲 

人群具 有最 大 的 mtDNA序 列歧 异程 度 (见表 3)．其 次 为亚 洲人和欧洲 人 由于 

mtDNA序列歧异直接反应了随时间变化而积累于群体内部的mtDNA突变的数量，所 以 

非洲人拥有最大的 mtDNA序 列歧异就意味着他们积累 了最多的 mtDNA突变，即非 洲 

人是最古老的人类。 

表 3世界各人群 mtDNA序列变异情况 

2．3现代人类 mtDNA祖先距今大约 20万年前 

根据以上的发现来估计现代人 mtDNA起源于非洲及祖先离开非洲向世界各地迁移 

的时间需要首先确定 自现代人类 mtDNA楹先以来积累的 mtDNA序列歧异量和人类 mt 

DNA序列歧异率。序列歧异量可以通过所建立的系统树容易地获得 虽然对通过系统分 

析方法来推断现 代人起源地点还有争议，但以此估算的平均歧异量不大可能受到很大的影 

响。例如采用 几种布同的系统分析法可以获得若干种褶异的树状图，但却得到基本相同的 

序列歧异 量估计值(stoneking，1 993)。关键的问题是确定人类 mtDNA序列歧异率及其标 

准误。伯克利研 究组最初根据公认的人类定居新几内亚、澳大利亚及新大陆的时间来计算 

人类 mtDNA歧异率(Cann el aL．I987)。但 目前较为常用的确定人类 mtDNA歧异率的方 

法是用人类与其最近的近亲 (如黑猩猩)之间的平均歧异量除以人类一黑猩猩之间的分离 

时问获得人类 mtDNA 的歧异率 (Vigilant el at．1991)。一般采用的人类与黑猩猩的分离 

时间是 400--600万年。这 一数据已得到越来越多的证据支持 (Ruvolo et aL．1991)，其 中 

包括 对 mtDNA的研究结果。如 Horai等人根据对包括人类在 内的六种人猿超科成员近 

5 009种 mtDNA核苷序列的分析发现黑猩猩与人类的亲缘关系最为密切并计算出人与黑 

猩猩的分离时间为 470万年 (Horai et a1．．1992)。最后，用累积的人类 mtDNA序列歧异 

量除以 mtDNA序列歧异率就得到了现代人类 mtDNA祖先起源于非洲的时间。伯克利 

研究组以此获得的现代人类 mtDNA祖先生存于非洲的时间分别是 140 000—290000年 

(Cann et a1．．I987)和 I66 00O一249 000年 (ViNlant et at．，1991)，平均年代都是距 今大约 

20万年。此外，值得 一提的是上述时间指的是现代人类 mtDNA的祖先起源于非洲的时 

间 并不意味着现代人类一定在等同的时间起源于非洲．因为此时的人类也许还不具有现 
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代人的解剖学特征。这就是说遗传学上的分化时间 (Genetic divergence)先于人类群体的 

分化时间 (Population divergence)。所以现代人类的祖先离开非洲的时间要晚于上述的现 

代人类 mtDNA祖先形成于非 洲的时间。伯克利研究组提 出现代人类的祖先离开非洲向 

世界各地扩散的时间可能在距今 IO万年前左右 (Stoneking，1993)。 

2．4起源于非洲的现代人祖先向旧大陆扩散并取代了当地的原住居民 

到 目前 为止掌握的资料显示人类 mtDNA 的祖先存在于距今大约 20万年前的非洲， 

而尚无证据表 明早于这一时间非洲以外的人类 mtDNA参与构成了现代人类的 mtDNA， 

由此可以推测居住在世界各 地的现代人类是来自于非洲的祖先取代了当地的原住 民之后 留 

下的后代。伯克利研究组还认 为：非洲祖先在 向世界各地扩散并取代当地居民的过程中几 

乎没有 与 当地居 民发 生溶和，或 者即便发生 了溶和也未 能留下后代 否则 ，在现代人群 中 

就会发现更多的 mtDNA歧异类型。 

这一假说提 出后，在学术界引起了激烈的争论。一些学者的进一步研究为其提供了新 

的支持 (Hasegawa and Horal，199 1：Hasegawa et a1．，1993；Long et a1．，1 990；Rapacz e E a1．． 

1991)。但在遗传学家内部同样也有不同的意见。对于从人类遗传学的知识推导出所有现 

代人类 mtDNA 类型均来 自于一个共同的祖先这一点 在所有的遗传学家中部没有异 

义。争论的焦点是：是否可以通过对人类 mtDNA的研究准确地得出现代人类 mtDNA 

的祖先起源于非 洲及起源的时间为 20万年 (Ballinger et at。1992；Daria et aL．I987；Saitou 

andOmoto，1987：Templeton，1991。I993；)。其 中以美国圣路易斯华盛顿大学的遗传学家 

Templeto11提 出的意 见较具有代表性并在一些著名 国际学术杂志上引发 了直接的争论 

(Harpending et a1． l 993；StonekJng，l 994；Templeton，1994)．Templeton采用伯克利研究 

组的原始数据进行了重新分析并从以下几个方面对伯克利研究组的研究结果提出怀疑： 

【1)关于现代人类 mtDNA祖先起源于非洲 

首先，伯克利研究组采用系统分析法对原始数据分析建立的系统树显示所有 mtDNA 

类型分为两大支，其中一支完全由非洲人类型组成，一而另一支则由包括非洲人在内的全部 

其 他类 型组成 并据 此为一 个证据 而提 出现代人类 mtDNA祖先 起源于非 洲的观点 ． 

Tempeleton指出这一结论的错误在于未能正确地使用并过分地相信了系统分析结果 计 

算机软件并不能保证提供最佳的系统树，因为处理这样大的数据时，可能得出多种不同的 

树状图。如以伯克利研究组的 1 3 5种单倍体类型 (Vigilant eta1．，I99I1为例．最多可以得 

到 8×l0 种树状图。并且用于系统分析的统计软件(PAUP 3．0)的制造商也告 诫使用者 

在处理大量数据时不能保证得到最理想的树状图。mtDNA数据以拥有大量的单倍体型 

(其中许多类型在突变上极为相似)为特征。这样的数据在 PAUP环境下趋向于只能在局 

部得到最佳聚台 ，而是否得到局部理想聚合又与数据输入的顺序有关。所以．减少这种误 

差的唯一办法 是随机输八数据，反复多次运算。伯克利研究组的两个树状 图(Cann et a1．， 

l987；Vigilant et at．，l 991)都是采用一种数据输入顺序的运算结果。 Templeton使用伯克 

利组 1991年报告的数据．按不 同的输 入顺序反复计算 ．获得了 1 000种相同的树状图。 

结果显示两大分支中原来属于非洲类型的一支还含有非洲以外的类型。似 乎表明非洲单倍 

体类型可能是获得性的．而非洲以外的类型更为古老。Templeton指出这 一结果也并非是 

最佳的选择，最终的结果应在分析全部的运算结果后才能得 出。但这一结果可以证明系统 

分析还不能为“夏娃”理论提供支持。 
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其次，伯克 利研究组提出的支持现代人 mtDNA祖先起源于非 洲的另一个证据是非 

洲人较欧洲人和亚洲人拥有更大的 mtDNA序列歧异率。Templeton认为伯克利研究组的 

两篇报告都未 能在充分的统计分析 基础上估计 mtDNA序列歧异率 他们据此估算的非 

洲人 亚 洲人和欧洲人 mtDNA 分子平均每个 核苷 的歧异率分别为 0．47％、0-35％和 

0．23％ 。而 Templeton重 新 计 算 的 结 果 分 别 是 0．46％ ，0．46％ 和 0A4％ 因此 ， 

Tem Dleton认为：非洲人具有较大的 mtDNA序列歧异率的说法是错误统计计算的结果。 

根据以上两点，Tern DJeton提出现代人 mtDNA祖先起源于非洲的结论是不可靠的 

(2)关于起源时 间 

伯克利 研 究 组根 据 种 内特异 (Intraspecific calibrations)和种 问特异 On~ cific 

calibrations)计 算获得 的现代 人 nltDNA祖先起 源时间分别是 140 00o一290000年 和 

160 00O一249 000年。但 Tcmpleton认为这两个数据范围都不可靠。他指 出最重要的误差 

来自对进化本 身的认识。连接现代人类 mtDNA到一个单一的共 同祖先是一个 随机的过 

程 (stoch∞tic process)并受到遗传突变的很大影响．即便按照分子钟 (Molecular clock)的 

假设，每一个单倍体类型 的突变积累是遵循 泊橙过程(Poissonprocess)．而并不是按照一 

个恒定的速率 进行积累 ．即使 每一个人类 mtDNA序列都被测定，歧异率也准确她计 

算．分子钟按照理想的泊松过程运转，其接合时间仍会有相 当大的不确定性。因此，进化 

的随机性给我们进行准确的 年龄怙算带来了固有的限制(Inherent Limit) 并且还不可能用 

增大样品．增加遗传分辨率，或更精确地计算完全克服这种限制 Templeton认为起源时 

间误差的另一个来源是歧异率的估算。伯克利研究组 l987年报告以 2％--4％的歧异率计 

算 出起 源 时问为 l 60000— 249 000年 但根 据其文，实际的歧异率范 围应为 1．8％～ 

9 3％ 如此，则计算出的年代范围为 33 000--675 000年．关于伯克利研究组 1991年报 

告以 40O一600万前为人类与黑猩猩的分支时间来估算人类 mtDNA歧异率，Templeton 

认为这一时间不可靠 他指出有研究证明人类与黑猩猩的分支时间为距今 900万年 据此 

计算．则人类 mtDNA祖 先起源的时间为 235 00O～554 000年 最后，Templcton指 出： 

虽然关于人类 mtDNA 祖先起源的时间还有许多不确定性 估计不大可能少于 l0万年， 

但应大大早 于 2O万年 

(3)关于来自非洲的现代人祖先取代世界各地原住居民 

Templeton指出对 mtDNA或核 DNA的研究表明都有充分的证据显示在过去近百万 

年中，居住在欧洲和亚洲的人类之间具有一定程度的基因交流 此外，世界各现代人群之 

间所具有的差异 有些可 能在现代人类 mtDNA祖先接台点之前就已存在．因此 ，难以支 

持现代人的非洲祖先完全取代各地原住民的观点。 

除以上反对“夏娃 理论的观点外 还有一些遗传学家根据对 mtDNA的研究提出现 

代人 的祖先 可 能 来 自东 南 亚 (Denaro et a1．．1981：Johnson et af．．1983；Balliger el：a1．， 

I992)。但这一观点在学术界的影响不大。 

3 DNA在人类学研究上的应用前景 

综上所述，近JO几年发展起来的现代分子生物学技术在人类学研究上已得到了广泛的 
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应用。对人类 DNA的研究结果在现代人起源、现生各人类群体之间相互关系及演化过 

程、以及在考古 发掘出的人类遗骸的鉴定等方面都显示出了其独特的优越性。特别值得一 

提的是对人类 mtDNA 的研究加速了阐明现代人类起源的进程。而这一技术在考古发掘 

鉴定中的应用，如确定标本的性别、家系关系等，则发挥了传统人类学鉴定无法 比拟的作 

用 可以说 DNA研究已大大推动了人类学的发展并展示出其在未来研究中的巨大潜力。 

但必须承认，目前 DNA研究的技术手段还有许多局限性，所以根据其研究结果而提 

出的一些学说来解释有关人类起源与进化的同题还难以为人类学家广泛接受。其主要原因 

在于迄今为止遗传学家主要根据 mLDNA的研究 来探讨这一方面的问题。虽然 mtDNA 

具有许多特点使其适合于用于人类进化研究，毕竟它仅代表一个单一的遗传位点。而只依 

靠这一个位点提供的信息来重建人类群体历史的危险在于在随机因素或选择力量的作用 

下，这一位点的变异方式可能与其他位点相差很大，从而使我们的结论偏离真实情况。有 

关学者已注意到了这一问题并指出准确地重建人类演化历史需要采用更多的研究手段．检 

验更多的遗传位点上所蕴藏的信息 (Stoneking，1993)。 

3。1 Y。_DNA 

存在于男性细胞核 Y染色体中的 Y-DNA似乎也与mtDNA一样是单倍体单亲遗传 

(父系)。因此、有可能采用研究 mtDNA的方法追踪现代人类 Y-_DNA的祖先存在的时 

间和地点。但是，由于缺少人类 Y—DNA变异的信息，试图发现人类 Y-一DNA限制位点 

多态性的研究进展缓慢． 目前对人类 ’ DNA非编码 区核苷序列的研究只证明有低水平 

的变异(Stoneking，1993)。 曾有报道 使 用 p49探针在人类 Y—DNA的若干位 点发现 有多态 

变异并 推测这一变异在非洲俾格米(Pygmies)人拥有最高的出现率。因而可以证实现代人 

类起源于非洲的假 兑(Oakey andTyle Smith，l990；Lucotte et a1． 】989)。但这一结论似 

乎还不够成熟 其问题在于采用 p49探针检测变异的分子基础还不确定．实验的重复性 

差 fToFIom etⅡf，l990；Spurdle et a1． 1991) 所 以 在彻底阐明人类 Y。-DNA变异的分 

子基础之前，任何采用探针方法建立的人类 Y-DNA单倍体类型演化历史的结果都是不 

可靠的 目前需要作的工作是确定人 类 Y_DNA变异的程度。如果人类 Y-DNA 的变异 

水平明显低于所估计 的程度 ，那将提供现代人类 Y—DNA起源时闷非常晚的证据 相信 

在将来会发现人类 Y—DNA核苷序列多态性的变化区域井阐明 p49探针检测到的变异的 

分子基础。届 时将揭示人类 Y—DNA的演化历史。 

3．2常染色体 DNA (Autosomal DNA) 

用 于分析常染色体 DNA 的方法 与分析 mtDNA的方法不同。对于前者，是通过基 

因频率的分析 来揭示人群 之问的 关系；而后者则是借助突变数量的差异 来重建个 体 

mtDNA类型的系统历史 根 据对常染色体 DNA的特征来探讨人类演化历史的研究进展 

较为缓慢．在 当前发挥作 用不大 目前这方面的研究重点是寻找能够重建人类常染色体 

DNA重组片段演化历史和鉴定非 重组片段的方法 可以设想，如果这方面的研究获得 突 

破 我们将在更广泛的基础上得到有关人类演化历史的知识 

3．3古代 DNA和化石 DNA 

这是一个全新的研究领域 通过对古代 DNA，尤其是对数万年直至上百万年前人类 

化石中蕴藏的 DNA的分析可直接回答许多涉及人类起源与演化的重大问题，如中国古人 

类的连续进化、尼人与现代欧洲人的关系等 目前国外许多研究机构正在积极开展这方面 
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的研究 。但由于对化石 DNA 的研究面临 许多 困难，如现代 DNA造成的污染、DNA严 

重降解等技术问题还有待解决．到目前为止尚未见有从古人类化石中提取到 DNA或已获 

得重大进展的报道．这一难关一旦得以克服 ，无疑将对古人类学研究带来深远的影响． 

总而言之．通过以上几方面的努力．将大大扩展我们对人类演化历史的了解，使我们 

在更为可靠和准确的遗传学基础上恢复建立从我们的祖先到现在的演化过程。 目前古人类 

学和遗传学家在两个截然不同的领域共同探索人类起源与演化的问题。古人类学家主要根 

据化石骨骼的形态或测量特征并结台对比其他标本材料来推断古人类的体质特征及其演 化 

过程；而遗传学家则主要依据对现代人类 DNA 的分析来追溯祖先的演化历史。骨骼化石 

上的形态特征变异受遗传，生理、环境等多种因素的影响。也许在将来会彻底阐明控制 和 

影响人类形态特征的遗传基础。通过对这些控制形态特征的基因和化石 DNA的综台分析 

将是最终揭示人类起源与演化历史的途径。 

这一研究领域的兴起 已引起 了我国人类学界的注意。在 Cann等人提出 夏娃 理论并 

在国际人类学和遗传学界引发争论后不久，吴汝康先生就向国内学术界介绍了这一研究的 

进展及今后的发展趋势 (吴汝康，l989)。目前已有一些国内研究机构准备开展这方面的 

研究。也有一些 国外大学与国内有关方面联系 商谈台作进行化石 DNA研究的可能性 ． 

相信以 DNA研究为代表的现代分子生物学技术在我国人类学研究领域的开展必将有助于 

阐明中华 民族的起源与演化过程，推动我国人类学事业的发展。 
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