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现代墨西哥线粒体 DNA 多样性分布概况 
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翻译: 张一帆，康奈狄格大学健康中心血管生物学中心，美国 康州 垡明屯 06030 
摘要：拥有超过 180 个语言民族群体的墨西哥是人类学和群体研究的丰富资源。这个国家见证了包括著名的

玛雅文明和阿兹台克文明在内的重大文明的兴起和衰亡。但是由于欧洲的大规模殖民涌入，其人口概况在过

去的五个世纪里发生了剧烈的变化。今天不到 30%的现代墨西哥人自我认同为完全或者部分美洲印地安人, 而

其余的人群却似乎与他们在哥伦布时代之前的祖先鲜有共同之处。但是，在仔细研究了母系遗传成分之后，

我们发现事实并非如此。通过对来自两千多个样本的线粒体 DNA 调控区序列(包括 HVS-1、HVS-II、HVS-III)

的分析，我们发现了现代墨西哥人群中存在着极大的美洲原住民痕迹。现代墨西哥人中，90%的线粒体 DNA

属于四个主要的泛美洲单倍群(A2、B2、C1、D1)。这个发现不仅支持欧洲人对墨西哥基因库的贡献主要是通

过男性殖民者的学说，还证实了采用单亲传递的线粒体 DNA 来重构一个国家历史这个方法的有效性。 
 
Editors’ Pick from the American Society of Human Genetics 58th Annual Meeting. Philadelphia, Pennsylvania, Nov. 11-15, 2008 
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1. Dip. di Biologia Cellulare e Ambientale, Università di Perugia, 06100 Perugia, Italy; 2. Dip. di Genetica e Microbiologia, Università di 
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Chinese translator: ZHANG Yifan, Center for Vascular Biology, University of Connecticut Health Center, Farmington,CT06030 USA 

ABSTRACT: With more than 180 ethnic and linguistics groups, Mexico is a rich source for anthropological and 

population studies. This country witnessed the rise and fall of major civilizations, including the well-known Maya 

and Aztec civilizations, but as a result of heavy European colonization and influx, the population landscape has 

dramatically changed over the past five centuries. Today less than 30% of modern Mexicans identify themselves as 

being fully or partly Amerindians and the remaining population seems to have very little in common with their 

pre-Columbian ancestors. However, this is not the case when the maternal genetic component is evaluated in detail. 

Analysis of the mitochondrial DNA (mtDNA) control region sequences, including HVS-I, HVS-II and HVS-III, from 

more than 2,000 subjects revealed an overwhelming Native American legacy in the modern Mexican population, with 

~90% of mtDNAs belonging to the four major pan-American haplogroups A2, B2, C1 and D1. This finding supports 

a European contribution to the Mexican gene pool primarily by male settlers and confirms the effectiveness of 

employing the uniparentally-transmitted mtDNA as a tool to reconstruct a country’s history. 

Agreement was received from the authors to translate this paper into Chinese. 

在现今墨西哥的河谷和山地区域，5000
年前放牧的美洲原住民部落在居民点定居下

来，然后开始发展农业。其中的一些村落在

接下来的几个世纪中经历了巨大的增长。由

此产生了复杂的社会经济、宗教和政治的城

市中心，最终成为了如玛雅(Maya)和阿兹台

克(Aztecs)等伟大文明的基石[1]。在十六世纪

初的欧洲人占领和殖民之后，墨西哥的人口

从此就被改造了。今天，超过 1 亿的墨西哥

人口是由不同的人种和语言学种群构成的，

虽然大多数人视自己为欧洲人和土著祖先的

混血(Mestizos)[2]。最近的估计表明 60%人口

的祖先是土著，30%是混血，9%纯种白人，

还有 1%是其他(国家统计局，地理及信息学，

INEGI)。然而，如果以语言作为选择依据，

美洲土著人口的比例则小于 10%，而且这个

比例呈现减小的趋势。墨西哥几乎整个人口

都讲官方语言西班牙语。讲西班牙语的墨西
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哥人比西班人还多，这使得墨西哥成为世界

最大的西班牙语区。有 7%的墨西哥人能讲一

些美洲印第安语，而仅有 1%的人口只讲美洲

印第安土语或方言(土著发展国家委员会，

CDI)。总的说来，有大概 62 种土语还在被使

用。它们主要集中于墨西哥南部的纳瓦特尔

(Nahuatl)、尤卡坦(Yucatec)、玛雅(Maya)、萨

巴特克(Zapotec)、奥托米(Otomi)和米斯泰克

(Mixtec)(图 1)。现在种族的含义已经超越了

基于对一个特定种群宗教和语言继承的认识

的传统定义。所以对墨西哥众多的土著种群

的相关性及起源的研究也许更加复杂。以前

对墨西哥遗传组成的研究聚焦在个别的种群

或者有限的地理区域，而且基于较小的样本

数量[3-9]。在本研究中，我们采用来自在这

个国家最大样本的数据。我们以此来展示了

一个更广泛的墨西哥遗传多样性分布的概

貌。  我们专门分析了母系遗传的线粒体

DNA，而从母系的角度对墨西哥最初居住者

的历史进行了重构。 
 

一、材料和方法 
    对象：本项研究的对象是从墨西哥各地

收集来的大约 3000 个样本。它们被保存在索

伦森分子谱系基金会中。这项研究获得了相

关机构的伦理审查委员会的批准，同时还取

得了每个参与者的知情同意书。通常在索伦

森分子谱系基金会的项目中，研究对象的谱

系是通过谱系表来识别的。显然，本研究重

点关注那些有着来自墨西哥的母系祖先源头

的样本。 

 

 
图 1  墨西哥的地理、历史和民族概况  Fig.1  Geographical, historical, and ethnic features of Mexico 
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表 1  墨西哥的线粒体单倍群频率 Tab. 1  Frequencies of mtDNA haplogroups in Mexico 
Clade 分支 N 个数 频率 %  Clade 分支 N 个数 频率 % 
Native 土著 1800 89.06  West Eurasia 欧亚西部 171 8.46 
A2* 719 35.58  H* 56 2.77 
A2e 62 3.07  H1a 4 0.20 
A2g 29 1.43  H1c 2 0.10 
A2h 29 1.43  H11 4 0.20 
A2i 6 0.30  H5 1 0.05 
B2* 277 13.71  H6 3 0.15 
B2a 79 3.91  J1b 8 0.40 
C1b 212 10.49  J1c 3 0.15 
C1c 226 11.18  J2a1 2 0.10 
C1d 37 1.83  J2b 1 0.05 
D1 112 5.54  K1a 14 0.69 
D4h3 12 0.59  K2* 13 0.64 
Africa 非洲 42 2.08  K2a2a 6 0.30 
L0a1a 2 0.10  T1b 2 0.10 
L0a2a1 1 0.05  T2* 3 0.15 
L1c1 2 0.10  T2c 1 0.05 
L1c2 1 0.05  T2d 4 0.20 
L1c3a 2 0.10  U2e 11 0.54 
L2a1 8 0.40  U3a 7 0.35 
L2b 1 0.05  U4 1 0.05 
L2c 8 0.40  U5a 7 0.35 
L2d 1 0.05  U5b 7 0.35 
L2e 1 0.05  U6a 3 0.15 
L3b 3 0.15  U6d 1 0.05 
L3d1 2 0.10  V 5 0.25 
L3e1 2 0.10  X2b 2 0.10 
L3e2 2 0.10  East Asia 东亚 8 0.40 
L3e3,5 2 0.10  C1a 3 0.15 
L3f2 3 0.15  F1a1a 4 0.20 
L4 1 0.05  M* 1 0.05 

  

 
图 2  2021 个墨西哥样本的地理分布 

Fig.2  Geographical distribution of 2021 Mexican samples 

 

图 3  墨西哥的线粒体单倍群频率  

Fig.3  Frequencies of mtDNA haplogroups in Mexico 
 
  线粒体 DNA 鉴定：线粒体 DNA 分子分析

的第一步包括 DNA 抽提、PCR 扩增、以及

对整个线粒体调控区的测序。然后我们使用 
SeuencherTM4.7(Gene Codes)软件对电泳带

谱进行了对准、拼接和比较。最后，为利于

清晰地单倍群分类，我们通过精确分析相对

参考序列(rCRS [10])的突变差异来识别突变

组合。我们使用 DnaSP 4.50 估测了某些对人

群和/或世系之中和之间 DNA 序列变异的量

度。还使用 MEGA 4.1 软件进行树状图构建，

评估了线粒体 DNA 调控区变异的进化关联。

最后，我们通过使用  Surfer 6.04(Gloden 
Software, Inc)执行 Kriging 程序获取了频率分

布图，还通过整个数据组来推测在每个地图

网格点。 
 
二、结果和讨论 
我们采集了大约 3000 个样本来评估现代墨

西哥人的特征以及线粒体 DNA 变异的程度。

通过对谱系数据精确地分析，我们发现其中

2577 个样本的母系祖先源头发生于墨西哥。

现在，我们对核酸位置(nucleotide position, 
np)16000 到 np 580 的 1179 对碱基(base pairs, 
bps)进行了测序。这项测序覆盖了整个调控

区 ， 还 包 括 了 三 个 高 变 区 (HVS-1: 
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图 4  泛美洲单倍群系统树示意图 

Fig.4  Schematic phylogenies of pan-American haplogroups 
 
nps 16024-16383、HVS-II: nps 057-372、
HVS-III: nps 438-576)。我们选取的样本代表

了墨西哥联邦除金塔纳罗奥州(Quintana Roo)
之外的 31 个州和特区(图 2)。 

除去缺失和模糊的位点，我们在调控区

域序列中发现了 283 个多态位点，核酸多样

性 π(Nei 1997)为 0.00665±0.00193。两个随机

选择的序列之间的核酸差异(k, Tajima 1983)
的平均值是 7.062±2.356。不同的突变组合构

成了 583 个不同的单倍型。这显示了极高的

多 样 性 指 数 (diversity index)—Hd=0.9874 
±0.0009(Nei 1987)。我们通过对突变诊断组合

(mutational diagnostic motifs)的精确统计，把

线粒体 DNA 归入 58 个单倍群、亚单倍群和

大类(paragroup)(表 1)。大多数单倍群为土著

世系[11-14]。正如图 3 中报道的一样，本研

究检测出显著的欧亚西部(Western Eurasian)
的线粒体 DNA 比例为 8.64%，而非洲撒哈拉

以南的线粒体 DNA 比例为 2.08%[15-18]。然
而只有 3 个东亚进化枝(0.40%)被识别出来

[19]。我们比较了三大不同的世系类群之中单

倍 群 多 样 性 指 数 。 其 中 最 高 的 值

(Hd=0.9880±0.0008)是土著世系 505 个不同

的单倍型。所有 4 个常见泛美洲单倍群(A2、
B2、C1 和 D1)都高频出现于墨西哥人口中，

其中最普遍的A2线粒体DNA(占总体的 48%)
可 以 被 细 分 成 281 个 单 倍 型 (Hd= 
0.9823±0.0018)和 5 个不同的亚单倍型 A2*、
A2e 、 A2h 、 A2i 。 本 研 究 使 用 邻 接 法

(Neighbor-Joining)推断出了属于泛美洲世系

的 1800 个调控区序列的进化关联(图 4)。排

除了缺失和模糊数据以后，我们使用最大似

然法(Maximum Likelihood)计算出进化距离，

以碱基替换数目表示。我们发现所有的泛美

洲单倍群 A2、B2、C1、D1 都有着大规模重

合的序列分化时间，罕见的土著类型 
D4h3(4.1±2.3) 也一样。本项发现表明这些墨

西哥的单倍群是并行或者几乎同时到达和分

散的[11,20]。而这个发现也与古印第安人

(Paleo-Indian) 并行散入美洲的理论一致。  
有趣的是，这个时间上的相似性并没有

在空间分布上面反映出来(图 5)。在这个国家

中，美洲土著单倍型的亲缘地理学惊人地不

同。其中 A2 在南部最频繁，C1 在西北部，

而 B2 和 D1 在中央区域。不常见的 D4h3 的

分布更具地理局限性，它的绝大部分分布在

西北海岸。而另一方面，欧亚西部单倍群在

北大西洋海岸呈现出峰顶频率。事实上，在

墨西哥的东北部西方世系被观察到的频率明

显高于土著世系(P 值<0.01)。为了评估不同

州的线粒体 DNA 遗传结构，我们通过主成分

分析(PCA，图 6)比较了各单倍群的频率。主

成分分析是一种以各单倍群为离散变量并允

许把这样的数据集归入主成分(PCs)的方法

[21]。在把单倍群归纳成主成分之后，我们观

察到第一主成分主要是西南-东北走向，索诺

拉州-下加州-南下加州(Sonora-Baja-Baja Sur)
群体在一极，而恰帕斯州-塔巴斯科州-坎佩切

州 - 尤 卡 坦 州 (Chiapas-Tabsco-Campeche- 
Yucatan)在另一极。如果我们观察变量对第一

和第二主成分的贡献，我们会发现一个清晰

的单倍群结构。具体来说，第二主成分把土

著世系(A2、B2、C1、D1、D4h3)从西方进化

枝(H、J、T、U、K)中分离出来，使新莱昂

州-塔毛利帕斯州(Nuevo Leon-Tamaulipas)的
东北类群分布在聚类外围。 

 

三、结论 
在本研究中，我们第一次提供了对墨西

哥线粒体基因库的广泛概览。迄今为止，不

同的土著人群都曾被使用不同的细胞核遗传

标记来研究。结果都显示了他们是土著人、

欧洲人和非洲人的混血[2,5,22]。然而，这些

调查是对有限的样本进行的，而且没有覆盖 
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图 5  土著单倍群和欧亚西部世系的空间频率分布 

Fig.5  Spatial frequency (%) distributions of Native haplogroups 

and Western Eurasian lineages 

 
图 6  墨西哥各州的线粒体单倍群组成主成分分析 

Fig.6  PCA of mtDNA haplogroup profiles in Mexico states 
 

整个墨西哥的地理区域。 
我们的发现证实了在现代墨西哥人口中

存在着压倒性的美洲土著遗留。因为 90%的

线粒体 DNA 属于土著世系 A2、B2、C1、D1
和 D4h3。在被测序的 1180 bps 区段内，以

4.33 的平均碱基替换值估测，这些单倍群的

分子分化时间非常相近，因此提示它们是同

时到达并扩散到这个国度的。 
另一个方面，本研究鉴别出土著和欧洲

世系的不均匀空间分布。欧洲单倍群并不常

见而且局限于东北濒临大西洋的州。而不同

的土著世系在这个国家中展示出奇异而独特

的分布图形。总的说来，这些发现表明了欧

洲人(主要是男性)的到来和接下来的 500 年

中的人口迁移没有在本质上改变在前哥伦布

时代的线粒体 DNA 变异在墨西哥的分布图

谱。 
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