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人類譜系的基因解讀  
·李輝、宋秀峰、金力 

 

 

 
生物進化論告訴我們，地球上所有生物都是同一起源的，處在同一棵進

化大樹的枝枝蔓蔓上。人類這個群體也是這棵大樹上的一部分，屬於動物界

─脊索動物門（脊椎動物亞門）─哺乳綱─靈長目（類人猿亞目）─人科。

而實際上人科僅僅是為滿足人類自以為超然的主觀願望而設的，人類根本只

是猩猩科中的幾個相近屬，黑猩猩與人之間的差距相比其與大猩猩要近得多。

所以人類的進化也是與其他生物的進化一樣，符合生物進化論的普遍規律。

地球上曾經出現過的人類，究根探底都是同一起源的，這也是進化論的基本

原則。現存的人類屬於一個物種，使我們覺得人類很特別、很孤單。其實，

從發現人類化石最早的 440 萬年前起，人類譜系的演化經歷了一個相當曲折

多元化的過程。至少有四個屬 17 種人類物種先後出現，在 180 萬年前的肯尼

亞甚至同時有四個物種生存於同一區域內 1。古人類學為我們建立了人類的總

體粗線條譜系，最新的現代分子生物學手段又使我們有能力著手構建現代人

類的精細譜系，探究現存的人類是怎樣產生、分化和演變的奧秘。 

 

圖  1 根據人類化石推測的系統樹 
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一 多地區起源說是否一廂情願 

 

人類經歷了漫長的進化演變歷程，從東非直立人（Homo ergaster）進化到

早期智人（H. heidelbergensis, H. neanderthalensis），一直到約 10 萬年前進

化到晚期智人（H. sapiens sapiens），即今天的現代人類。最初的人類可能出現

於 500 到 700 萬年前的非洲，這一觀點在學術界沒有太多爭議 2。然而，現代人

類如何發展而來？這疑問一直引起學術界的廣泛興趣，並且爭論持續不斷。目前

關於現代人類起源最主要的兩種觀點分別是非洲起源學說和多地區起源學說。兩

種假說都認為直立人起源於非洲的東非直立人，然後大致在 100 萬年前走出非

洲，遷移到歐亞大陸。但非洲起源學說認為現代人類起源於 10 萬年前非洲的第二

次遷移，走出非洲以後完全取代了其他地區的古人種。多地區起源學說又稱獨立

起源假說，認為世界各地的人類是獨立起源，即由各地的非洲直立人、海德堡人、

尼安德特人、東亞直立人各自獨立進化到現代人類的幾大人種（亞種）。 

 非洲起源學說自 80 年代末首次提出後，得到許多考古學證據支持。然而在

包括中國大陸在內的東亞地區陸續出土了大量人類化石，這種化石存在形態一致

性的延續和在地域上的廣泛分布。因此許多考古學家和古人類學家對非洲起源假

說表示質疑，他們認為亞洲與非洲一樣存在著「直立人→早期智人→現代人」的

進化演變歷程，因而認為現代人類起源是多地區的。1987 年，卡恩（Rebecca Cann）

等人運用母系遺傳的線粒體 DNA 多態性研究，提出了著名的「夏娃假說」，揭開了

運用遺傳學方法探索史前人類歷史的序幕 3。「夏娃假說」以及對歐洲尼安德特人

的遺傳學分析結果都支持非洲起源假說。於是此觀點在考古學及古生物學界引起

了軒然大波，這樣就使得包括中國大陸在內的東亞地區成為驗證人類起源模式最

受關注的地區。 

  值得注意的是，多地區起源說也很難解決進化論方面的悖論。生物進化中

常常是在生存條件好的時期發生大量物種，當環境改變時則物種大量滅絕。所以

淘汰的物種是絕大多數，存活的是極少數。這 100 萬年來，亞歐大陸幾段生存環

境惡劣的時期足以淘汰與其他動物生存能力沒多大差異的古人種，各地的人種為

何都要存活下來了，而不是與其他生物一視同仁地遵循進化論的淘汰法則？兩個

物種在分開後，必然是隨著時間的久遠，差距越來越大。但是按多地區起源說，

人類卻很奇怪，即便直立人、早期智人和晚期智人沒有物種的差別，他們在這 100

萬年裡非但差距沒有變大，而且還變小了，甚至 100 萬年的差距還不足以使各人

種產生生殖隔離。人類又特立獨行地違反進化論的距離法則。我們不禁要問，多

地區起源說為人類勾勒的進化路徑，是否太一廂情願了？ 

 

二 源於非洲的現代人譜系 

 

 「夏娃學說」引起了許多爭議，但是隨著遺傳學技術的不斷成熟，這些爭

議陸陸續續地塵埃落定。運用遺傳學技術研究人類群體的進化，就是利用一些遺 
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傳標記來追溯人類群體起源遷移事件發生的大致時間及路線。目前研究早期

人類進化和遷移最理想的遺傳標記，公認是 Y 染色體擬常染色體非重組區段

的 SNP 標記（NRY）4。這是由於人體內只存在一份父系遺傳 Y 染色體非重組

區，可以有效地排除交換重組的混血干擾；同時 SNP 突變率低更能穩定地遺

傳，可以忠實地記錄進化事件；再由於以單倍體存在的 Y 染色體，其有效群

體大小只有常染色體位點的 1/4，所以易產生人群特異性的單倍型。 

  2001 年斯坦福大學的昂德希爾（Peter A. Underhill）等人利用變性

高效液相層析技術（DHPLC），分析得到了 218 個 Y 染色體非重組區（NRY）

位點構成的 131 個單倍型，在對全球 1,062 個代表性個體考察結果顯示明顯

的群體親緣關係 5。這是目前遺傳學技術發展的可用於人類進化和起源研究

最多的遺傳標記，通過對這 218 個 NRY 在全世界各地區代表群體中多態性分

布清晰展示了現代人類的種群大致聚類樹。 

 
圖  2 Y 染色體非重組區（NRY）單倍型系統樹（最大簡約法） 

圖 2 展示的系統樹從上到下代表了分支產生的早晚。很顯然，最早的分支都

發生在非洲人群中，而後再分出歐洲和亞洲。美洲和澳洲的分化都發生在亞

洲的分化之下。這說明人類從非洲人群分出歐洲和亞洲人群，美洲和澳洲人

群又起源於亞洲人群。這就是與「夏娃學說」相印證的「亞當學說」。根據

突變的速率計算出來的非洲人群分化出歐亞人群的大致時間是十多萬年。 

 

三 東亞現代人群起源 

 

  對東亞人群的起源，爭議一直頗多。許多古人類學家至今堅持東亞也是

現代人的一個發源地，但是遺傳學的研究越來越不支持這種觀點。 
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1998 年褚嘉祐等人利用 30 個常染色體微衛星位點（Microsatellites）

分析了 28 個東亞人群，包括漢族的南北人群的遺傳結構，結果都支持現代中

國人來源於非洲，並經由東南亞進入中國大陸 6。由於微衛星位點突變率較

高，對研究較久遠的人類進化事件和人群遷移有一定的局限，因此來源東亞

地區的資料並不能令人信服排除多地區起源的假說。 

1999 年宿兵等人 7 利用 19 個 Y-SNP 構成的一組 Y 染色體單倍型，這 19

個 Y-SNP 覆蓋了所有東亞和太平洋地區群體具有的單倍型，用這一套單倍型

來系統研究包括中國在內的東亞人群的起源和遷移。這一研究將克服褚嘉佑

等人的研究因使用常染色體微衛星標記和樣本量少帶來的遺憾。研究的樣本

量為 925 份個體，包括中國少數民族和各省份的漢族個體、東北亞群體、東

南亞群體和來自非洲、美洲和大洋洲的群體。 

在由 19 個位點組成的 16

個單倍型中，一半為東亞人群

特有的單倍型。這一明顯的群

體特異性為研究人群遷移和

人群間基因交流提供了理想

的工具。研究發現南方人群的

基因多樣度高於北方人群，各

人群的遺傳多樣度按東南亞

非漢族人群、南方漢族人群、

北方漢族人群、北方非漢族人

群排列逐漸下降。而且南方的

單倍型種類包括北方所有的

種類。這種單一的梯度格局提

示了一種重要的資訊，因為突

變 發 生 時 間 遠 早 於 遷 徙 事

件，這些突變不是在遷徙後形

成的，所以遷徙應該是順著梯

度下降的方向進行的。這揭示人類進入東亞始於南方。東南亞群體中的單倍

型幾乎涵蓋全部中國和東亞的特異單倍型，因此東南亞可能是早期由非洲遷

來的人群進入東亞的第一站，從那兒開始中國人的祖先從東南亞進入中國南

方，而後越過長江進入北方地區。這一發現與線粒體 DNA 單倍型分布相符。 

在東亞群體的 Y 染色體多態性分析時發現有兩個關鍵的突變位點與東亞

群體的非洲起源及隨後的遷移密切相關。所有現代東亞人的 Y-SNP 單倍型均

來自較晚發生的突變，更早的類型僅非洲群體所特有。因此研究認為在所有

被觀察的 739 個東亞個體全部來自非洲，這揭示走出非洲的群體有可能是完

全代替東亞的當地群體，這種可能性只有進一步擴大東亞人群的研究樣本量

才能證實。誠然，東亞地區在地質史上是很特殊的，據認為冰川期氣候在中

國南方仍能適應大型哺乳動物生存繁衍，而中國古人類化石有連續性特徵。

雖然這些證據仍有爭議，但很難否認會有少數 10 萬年之前的中國「原住民」

（早期智人 Homo sapiens）與後來出於非洲經由東南亞進入中國的「新移民」

（晚期智人）共同構成了現代中國人的祖先。 

 

圖 3 東亞地區晚期智人遷移路線 
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  2000 年柯越海等利用了 M89、M130 和 YAP 這三個古老的 Y-SNP，對

來自中國各地近 12,000 份男性隨機樣本進行了基因分型研究 8。其目的就是在

擴大東亞地區樣本量的基礎上看這種即使存在也貢獻率極少的不完全取代的可

能性。所選擇的三個 Y 染色體多態型 M89、M130 和 YAP 是在 M168 突變型的

基礎上產生的三個突變類型。據認為 M168 是人類在非洲時產生的突變型，其

原始型僅出現在東非人群，除非洲以外的現代人及部分非洲人都帶有 M168 的

突變型。M168 是現代人類單一起源於非洲的最直接證據。非洲以外地區沒有發

現個體具有比 M168 更古老的突變型例子。該項研究結果顯示萬多份樣品無一

例外具有 M89、M130 和 YAP 這三種突變型之一，並沒有發現個體攜帶有以上

三種 Y-SNP 突變型之外的類型，也沒有出現破化系統樹的單向性的同時具有

M89、M130 和 YAP 突變的個體。這一結果與非洲以外的世界其他地區的基因

分型結果是一致的。因此研究顯示了 Y 染色體的證據並不支持即便是對中國現

代人起源可能起著極小作用的多地區起源假說。 
  因此，遺傳學研究尤其是 Y 染色體證明，東亞的現代人具有共同的非

洲起源 9，大致在距今 18,000-60,000 年前最早的一批走出非洲的現代人進入東

亞的南部，然後隨著東亞的冰川期結束，逐漸北進，進入東亞大陸。另一支遷

移的路線從東南亞大陸開始，向東逐漸進入太平洋群島。 
  至此，對包括中國大陸在內的東亞現代人群體的一系列遺傳學研究，

填補了過去在現代人類起源研究中缺乏東亞人群資料的情況，同時，通過線粒

體、常染色體和 Y 染色體微衛星標記和單核酸多態性等多種遺傳標記和分型手

段對東亞群體的廣泛研究，均表明現代東亞人群來自於非洲，支持非洲起源假

說 10。 
  多地區起源假說對東亞地區提出質疑的依據是東亞尤其中國大陸發現

的大量化石和考古學遺物 11。然而在最重要的化石證據上確實出現包括中國在

內的東亞地區的化石斷層，而且是在現代人起源的關鍵時期，即 4-10 萬年之間。

遺傳學的解釋認為這種化

石上出現的 斷層並非偶

然，是由於東亞大陸在這

一時期大量的生物物種滅

絕造成了這種斷層，因為

6-10 萬年前的人類化石斷

層與第四紀冰川期在該地

區存在時間大體相符。解

釋這一現象的可能原因是

由於在距今 5-10 萬年前第

四紀冰川的存在，使得這

一時期包括中國大陸在內

的東亞地區絕大多數的生

物種類均難以存活。在冰

川期結束後，非洲起源並

經由東南亞由南及北進入

中國大陸的現代人成了這

塊領地的新居民。 
 

圖 4 東亞地區發現的人類化石年代分布顯示出的化石斷層 
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四 分化年代估計──STR 顯示的遺傳距離 

 

為了估計早期現代人類進入中國的年代，宿兵等對含三個在漢族─藏緬

民族中較多的單倍型（H6、H7 和 H8）的個體用三個微衛星標記位元點

DYS389，DYS390 和 DYS391 進行基因型分型 12。這一研究共篩選並分析了

160 個攜帶有 M122 突變漢族特異性單倍型的個體。 

根據祖先有效群體大小（Ne），微衛星標記的突變速率（µ），群體中積

累的突變數目（V），對人群分化事件發生年代有一公式可以計算： 

t = -Ne ln(1-V/Ne µ) 
該公式適用於經歷了一次較強的瓶頸效應後產生快速增長的群體 13，

即從母群體中分化出一小部分人群，再增殖成子群體。對於公式中有效群體

大 小 的 估 算 ， 目 前 普 遍 接 受 的 現 代 人 男 性 的 有 效 群 體 大 小 為

5,000-10,000。因為考慮到亞洲群體比非洲群體的遺傳多樣性要小，亞洲男

性群體的有效個數被定為 750-2,000，突變率為 0.18%，20 年為一代。 

據此在全部研究過的

含 M122 突變的群體中得出

M122C 突變發生的年代大

致是在 18,000- 60,000 年

前，在漢族和藏緬民族的

M122 突變個體中計算得出

兩者的分野為 5,000 年 (此
年代由 DYS 390 推算而

得，是三個微衛星位點年代

中最大的) 。 一般而言 ， 
單純從遺傳學角度對古代人

類的群體遷移和基因突變年

代的精確估算困難非常大，

因為在上述公式中有效群體

大小和突變率的估計帶來的

偏差直接影響結果，但作出這樣的年代估算與體質形態學和考古學在齒型、

石器和化石的發現相符。考古學研究表明涵蓋中國北方地區的北亞人種特有

的 Sinodont 齒型發生在 18,000 - 25,000 年前 ， 而這種齒型是由東南亞地

區的類 Sinodont 齒型演變形成的 ， 這與我們用公式推算出的 M122C 發
生年代下限是相符的 。 此外 ， 在西伯利亞 、 貝加爾湖和阿爾泰地區近

來的考古學研究表明 ， 這一地區的人類石器文明出現在 25,000 - 45,000
年前 。 如果西伯利亞和整個東亞群體由非洲起源並經東南亞遷移而形成，

那麼現代人類進入東亞地區應該在北亞出現石器文明之前。認為 M122C 突

變估算年代的上限 60,000 年前更接近於事實了，因此研究認為 18,000- 
60,000 年是早期現代人遷入東亞所造成的瓶頸效應的年代。據此，該研究

認為隨著冰川期逐漸消亡 ，非洲起源的現代人約在六萬年前從南方進入東 
 

 

圖  5 漢藏語系人群的起源及遷移示意圖 
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亞，在以後的數萬年中逐漸向北遷移，遍及中國大陸，北及西伯利亞。大約在

8,500 年前，在經歷了漫長的蒙昧時期後，以仰韶文化為代表的最早的中華文明

開始在黃河中上游地區萌芽。 

  研究者對於世界人群分化年代的估算也作了大量的工作。坦普爾頓（Alan R. 

Templeton）在今年 3 月的《自然》（Nature）總結了這方面的研究結果 14。由

於不同的遺傳突變記錄了不同的事件，他發現，現代人走出非洲並不只是一次。

至少在 84 萬年到 42 萬年前就已經有少部分人走出非洲了。而以線粒體及 Y 染

色體估算，絕大部分人類走出非洲的時間是 15 萬年到八萬年前，之後又發生了

幾次人群的回流和進一步擴張。與現代人完全取代古人類不同的是，一批批走

出非洲的現代人相互融合，構成現代的世界人群。 

 

五 精細的人群淵源分析 

 

  遺傳學研究人類譜系達到較精細的程度，就會對發現複雜的人類群體很難

找到頭緒。語言學研究以其翔實的材料和客觀嚴謹的方法把人群進行了系統分

類，為遺傳學研究提供了最理想的線索。東亞地區人群主要分為漢藏語系、阿

爾泰語系、侗台語系、苗瑤語系、南亞語系以及南島語系六個系統，其中漢藏

語系無疑是很重要的。特別是關於漢藏語系的起源，以及漢語族與藏緬語族的

關係問題，引起學術各界的廣泛關注。錢亞屏等 15 和宿兵等 16 在 2000 年分別

報導了對於漢藏語系不同群體的遺傳學研究，結果表明：漢藏語系群體的祖先

最初來源於東亞的南部，在約 20,000 到 40,000 年前，一個攜帶 Y 染色體 M122

突變的群體最終到達了黃河中上游盆地，然後在約 10,000 年前，由於粟穀農業

的出現，新石器文化開始在這個地區發展起來。人口的增長使群體必須擴增新

的居住地，這樣在約 5,000-6,000 年前出現了兩個語族的分野。其中一個亞群，

被稱為前藏緬語族群體，離開黃河流域，向西及向南遷移，最後在喜馬拉雅山

脈南北居住下來。這次遷移就是沿著著名的「藏緬走廊」進行的，這條通道始

於黃河上游地區，向西到達青海省，向南到達喜馬拉雅山脈。其中景頗語支一

直向南，穿過喜馬拉雅山脈到達今天的緬甸、不丹、尼泊爾、印度東北及雲南

省的北部。在與一支來自中亞或西南西伯利亞帶有 YAP 突變的群體發生大範圍

混合後，藏語支向喜馬拉雅進發並最終擴散到整個西藏。緬彝及克倫語支向南

到達雲南西北部，最後到達越南、老撾及泰國。在這 5,000 年中，另一語族，

即漢語族主要向東向南擴增，最後在中國各個地區居住下來。 

  南島語系的起源問題也是學術界和大眾都很關心的問題。這個語系的人群

分布在整個太平洋和印度洋島嶼和大陸邊緣。關於太平洋中群島上的波利尼西

亞人群的起源，有兩種流行的假說。第一種稱為「快車」假說，認為 4,000-5,000

年前從南部中國向東的一次快速遷移，第一站到達台灣，然後到達包括波利尼

西亞的太平洋群島，即認為波利尼西亞起源於台灣。第二種假說認為附近的密 
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克羅尼西亞是波利尼西亞起源地。2000 年，宿兵等 17 利用 Y 染色體研究

結果否定了以上兩種假說，認為東南亞的現代人類有部分到達台灣，另有

部分 1,500 年前進入太平洋群島，到達波利尼西亞（這可能是在史前人類

最遠的一次遷移），兩支遷徙毫無關係，在遺傳向量距離上也截然相反。 
  最近的研究提供了越來越多的群體的精細資料，使得東亞的六系人群

之間的關係漸漸浮現。根據復旦大學現代人類學中心的最新資料，這六個

系統之間的親疏關係很有可能符合下面的結構。 

 

圖  6 東亞人群系統間可能的親疏關係 

 

  儘管對於澳大利亞土著群體和東亞人群（包括講南島語的太平洋群

島）的遺傳關係依然不很清楚，但從 Y 染色體和常染色體的證據顯示他們

從非洲起源後獨立遷移的兩支群體。 
  由此可見，Y 染色體研究可以分析許多精細的結構。相比之下，線粒

體的資料就遜色得多了。線粒體上用得最多的兩個區段是 D-loop 和 Region 
V，但是兩者的突變都太古老，在人類走出非洲之前就全有了。D-loop 上

CRS 標準序列是歐洲人最常見的，但在我國南方也佔到 10%多的比例，其

他序列類型也是只具有大致的人種分類意義。Region V 中有 9bp 的重複，

根據重複數分 I 型、II 型和 III 型，II 型最多，III 型很少，I 型的比例

相對意義較大。在東亞人群中， I 型在北方較少，長江以南較多，向南

又少，到太平洋又劇增，很難說明甚麼問題。故而，線粒體一般很少用作

局部人群的結構分析。 
 

六 中亞人群向歐美的擴張 

 

  對於東亞以外的歐亞大陸其他地區及美洲群體的起源及遷移的遺傳

學研究，其中兩個重要地區是中亞及西伯利亞。韋爾斯（R. Spencer Wells）
18 在對歐亞大陸的研究表明，中亞是歐亞大陸群體中遺傳多樣性最高的

地區。這個地區是兩次主要遷移浪潮的起源地，一次是向西進入歐洲的遷

移，一次是向東進入美洲的遷移。在研究過的所有歐亞群體中，中亞群體

是歐亞大陸上最古老的群體，它具有最高的遺傳多樣性，尤其是烏茲別克

群體，具有非常均一的各種單倍型頻率。 
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中亞群體向北遷移至西伯利亞後，其中一支向東遷移至美洲。宿兵

等 19 的研究認為，美洲群體的祖先是西伯利亞群體。西伯利亞的 Y 染色

體類型的多樣性比美洲高，這個發現與華萊士（Douglas C. Wallace）等

1985 年的研究結果一致。從西伯利亞向美洲的遷移有兩次，第一次是從

南西伯利亞進入美洲大部分地區，第二次是從東西伯利亞到北美，這可稱

之為兩步模型。而格林伯格（J. H.Greenberg）等 1986 年用語言、牙齒及

遺傳學證據提出了關於美洲人群起源的三步遷移模型，區分印第安、納丁

（Na-Dene）及愛斯基摩─阿留申群體的來源，線粒體的研究證據支持此

模型。宿兵等 202000 年的研究發現 M130T 是一個亞洲特異等位基因，在

東亞有廣泛的分布，並在西伯利亞下阿穆爾河流域及鄂霍次克海地區達到

最高頻率。M130T 是起源於東亞的南部群體，穿過中國大陸，在 15,000
年前到達西伯利亞，並最終進入美洲 21。 

中亞群體向北遷移至西伯利亞後，其中一支向西遷移至歐洲。普遍認

為，歐洲現在群體是在舊石器時期（約 45,000 年前）及新石器時期（約

10,000 年前）這兩個時期組成，從近東遷移至歐洲西部及北部 22。 
綜上所述，一系列對歐亞大陸及美洲群體的研究表明，中亞地區是西

伯利亞、美洲及部分歐洲地區群體的祖先。中亞群體向北遷移至西伯利亞

後，一支向東遷移至美洲，另一支向西遷移至歐洲 23。這些結論應進一

步與線粒體、常染色體位元點的資料結果進行比較、驗證。  
 

七 結 語 

 

雖然，諸多遺傳學證據支持非洲起源假說，但對最終揭示現代人類起

源和遷移問題依然有許多工作要做，仍需要許多化石方面的確鑿證據來支

持，需要解釋考古學、古人類學方面的質疑。況且，遺傳學本身對現代人

類起源於非洲的問題仍有許多說法不一的觀點和研究結論 24。2000 年瑞

典烏普薩拉（Uppsala）大學英曼（Max Ingman）等人通過線粒體 DNA
多樣性研究了 53 名來自不同地區、種族、文化的群體，聚類分析發現現

代人確實起源於非洲。但 2001 年 1 月澳大利亞國立大學索恩（Alan Thorne）

等人研究顯示，現代人類並非像普遍認為的那樣直接起源於共同的非洲祖

先，而是有可能由不同地區的古人類分別演化而來。研究是從 1974 年在

澳東南部新南威爾士州蒙戈湖（Lake Mungo）附近的距今約六萬年前人

類遺骸成功提取了線粒體 DNA，這是迄今為止從古人類遺體中提取出的

年代最為久遠的 DNA。在對提取出的 DNA 線粒體進行分析後發現，它與

在世界其他地區發現的、據認為是源自非洲的早期現代人類的古老 DNA
在遺傳上沒有聯繫。這一結果表明，在澳大利亞出現的早期現代人，其演

化路線獨立於非洲古人類之外。英曼的新發現質疑了目前學術界流行的

「走出非洲」理論。他們提出名為「地區連續性」的現代人類起源新理論

認為，起源於非洲的直立人在過去 150 萬年間不斷遷徙到非洲以外的其他

地區，並形成不同分支，這些分支通過混血繁衍，在 10 萬到 15 萬年前分

別在非洲、歐洲、東亞和西亞等地進化為現代人。 
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由此看出，現代人類的起源可能要比想像中複雜得多，無論是遺傳學界

還是考古學界的學者都仍將在這一領域繼續爭論、不斷地探索，但這絲毫不

影響我們對在不遠的將來最終揭示史前波瀾壯闊的人類歷史的信心。  
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