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Abstract
　　Modern DNA—maternally inherited mitochondrial DNA and paternally inherited Y-chro-
mosomal DNA in particular— is now routinely used to trace ancient human routes.  It appears 
that genetic data can actually offer a means of better understanding ancient population move-
ments.  The DNA patterns of present-day world populations indicate that modern humans 
emerged from Africa at least 150,000 years ago.  These populations dispersed from Africa to most 
other parts of the world at least 60,000 years ago along the tropical coasts of the Indian Ocean to 
Southeast Asia and Australasia.
　　Genetic data support a model for the peopling of the New World in which Native American 
ancestors diverged from the Asian gene pool and experienced a gradual population expansion as 
they moved into Beringia.  After a long period in greater Beringia, these ancestors rapidly spread 
into the Americas at least 15,000 years ago.
　　Examinations of ancient human bones using molecular genetic techniques provide direct ac-
cess to genetic information on past populations.  The retrieval and analysis of ancient DNA is 
more difficult than that of modern DNA.  However, this technique holds great potential for infer-
ring the origins of the Japanese people.  The distribution of mitochondrial DNA haplogroups 
among the Jomon, Yayoi, and modern Japanese populations suggests that the formation of the 
Japanese population was not the result of a population expansion.  Distinctively different fre-
quencies of mitochondrial DNA haplogroups among Jomon and Yayoi populations indicate signif-
icantly different population histories for these groups.  However, both populations have contrib-
uted to the formation of the modern Japanese population.  An eastward population expansion 
from the Asian Continent during the Yayoi period resulted in the admixture of these people with 
the indigenous Jomon people and led to the formation of the basic pattern seen in modern Japa-
nese people.
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I．は じ め に

　自然人類学はヒトの生物学的な側面を対象とす
る学問分野で，人類の進化や現生人類の起源と拡
散といったテーマがその中心的な研究課題であ
る。この分野では，人類集団の系統を推定するた
めの材料を出土した化石や古人骨に頼ってきたた
めに，基本的には形態学的な研究を通して人類集
団の系統の問題にアプローチしてきた。その際，
集団の系統は人骨の形態の類似度に置き換えられ
て議論されることになるが，人骨形態は遺伝的に
規定されるだけでなく，成長期の栄養状態や生業
活動，あるいは文化風習（図 1）など，様々な外
部要因の影響を受けるので，その類縁性は必ずし
も集団の系統を忠実に反映するものではなく，結
論は限定的なものにならざるを得なかった。
　一方，20世紀後半から始まる分子生物学の発
展は，生物学の分野に大きな変革をもたらしてい
る。それは人類学の分野も例外ではなく，DNA

解析を手段として用いる分子人類学の分野を生
み出した。ヒトゲノム計画の推進にともなって
DNA配列の読み取りの過程がかなり自動化され
たことで，現在では短時間で数多くの DNA配列
を得ることが可能になっている。ヒトの DNA配
列は，様々な遺伝疾患の解明のために急速かつ大
量に収集が行われており，世界中の地域集団の
DNAデータが急速に集積されつつある。
　現代人集団に見られる遺伝的な多様性の源は，
人類の世界拡散の過程で地域集団内に生じた突然
変異にある。従って，その変化の系統をたどれば
拡散の様子を再現することが可能となる。これま
で形態学的な研究に頼っていた人類の起源と拡散
の研究は，遺伝子本体を解析してそのシナリオを
構築できるようになったのである。特に組み換え
なしに子孫に伝わるミトコンドリア DNA（母か
ら子どもへ）と Y染色体の DNA（父から息子へ）
の系統は，そのまま女性と男性の移動の様子を示
すので，この分野の研究でよく用いられている。

II．ミトコンドリアDNA研究の歴史

　DNA配列の読み取りは 1970年代末に可能に

なり，1981年にはヒトミトコンドリア DNAの全
配列が解読されている（Anderson et al., 1981）。
ミトコンドリアの DNAは核 DNAに比べて小さ
いことと，1つの細胞中に多量に存在して比較的
収集が容易であることから，最初に解析の対象
とされたのである。なお，ヒト一人分の核 DNA

の全塩基配列が明らかになるのは，それから 20

年経った 2001年のことである（International 

Human Genome Sequencing Consortium, 

2001）。
　全塩基の配列が決定された後，ミトコンドリア
DNAの研究は，人類集団内部の変異の解明に向

図 1　 ペルー南海岸のパラカス文化の人工変形を
施された頭骨（国立人類学区古学歴史学博物
館所蔵）．成長期に特殊な器具を使用して頭
骨に圧を加えると，このような変形した頭骨
ができる．このような人工的な頭骨の変形は，
世界の各地に見られる．

Fig. 1　Artificial cranial deformation.
This skull was deformed for aesthetic reasons ; 
this practice usually begins immediately after 
birth and continues for the next couple of years 
until the desired shape has been attained. This 
custom was practiced worldwide by various 
groups.
Paracas Culture（900 B.C. to 100 B.C.）. Central 
Andean coast region, Peru. National Museum of 
Anthropology, Archaeology and History, Lima.
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けられた。その研究は，80年代には数塩基の配
列を認識して切断する制限酵素の切断パターン
による分類に留まっていたが，そこから得られ
たデータをもとに，従来の学説を覆す「現生人
類のアフリカ単一起源説」が提唱され，人類学
の分野に大きなインパクトを与えた（Cann et 

al., 1987）。この研究は，同時に人類学の分野で
DNA分析が持つポテンシャルの大きさを示す結
果ともなった。
　90年代になると，DNA配列の読み取りが比較
的簡単にできるようになり，D-loopと呼ばれる
領域の配列の比較が行われるようになった。D-

loopは，およそ 16,500塩基のヒトミトコンドリ
ア DNAの中で約 1000塩基を占める部分で，特
定のタンパク質をコードしておらず，同じヒト集
団の中でも変異に富んでいる領域である（図 2）。
ミトコンドリア DNAの配列情報から人類集団が
持つ様々な変異の系統関係が次第に明らかにな
り，人類が他の高等霊長類に比較して非常に変異
が少ないこと，またアフリカ人集団が他の集団に
比べて大きな遺伝的多様性を持っていることなど
が明らかとなっていった。
　この時期，80年代の終わりに開発された画期
的な DNA増幅技術である PCR法（Saiki et al., 

1988）を用いて，古人骨に残る DNAの解析も行
われるようになった。特にネアンデルタール人骨
から抽出したミトコンドリア DNAの解析に成功
したことで（Krings et al., 1997），長年続いてい
たネアンデルタール人と現生人類の系統関係につ
いて決着を見ることになった。両者はおよそ 60

万年ほど前に分岐した親戚同士の関係にあったの
である。
　今世紀になるとさらに DNA解析が容易にな
り，現生人類に関しては全塩基配列を対象とした
系統解析が行われるようになる（Ingman et al., 

2000）。現在では世界中の数千人のデータをもと
に系統の解析が行われており，人類集団の近縁
関係がかなり正確に捉えられるようになってい
る。そこから演繹される人類集団の拡散の歴史
も，より詳細なものとなっている（Behar et al., 

2007）。

III． ミトコンドリア DNAの変異が描く 

人類拡散の歴史

　Cann ほか（1987）の研究によって提唱された
現生人類のアフリカ起源説は，その後の核DNAを
用いた研究によっても支持されている（Tishkoff 

et al., 1996, Hammer et al., 1997, Li et al., 

2008）。私たちの DNAは，自身の誕生が従来い
われていたような旧大陸の各地の原人までさかの
ぼるものではなく，およそ 15万年前という新し
い時代にアフリカで誕生したことを示している。
変化の速いミトコンドリアの DNAは，人類がア
フリカを出て世界に拡散していく過程で，様々な

図 2　ミトコンドリア DNAの模式図．
ヒトのミトコンドリア DNA は 16,569 塩基対の環状
DNA で，2 種類のリボソーム RNA 遺伝子（12S と
16S），13 種類のタンパク質（ND1 ～ ND6,Cyt b, CO 
I ～ CO III, ATPase 6,8），アミノ酸の略称で示した
22種類の tRNAを持つ．一番上に書かれているのが，
最大のノンコード領域である D-loop 領域を示して
いる．

Fig. 2　Schematic diagram of mitochondrial DNA.
The human circular mitochondrial DNA molecule 
consists of 16,569 base pairs, which encode 37 genes : 
13 for proteins, 22 for transfer RNA（tRNA）, and one 
each for the small and large subunits of ribosomal RNA
（rRNA）. The upper part is the main non-coding area of 
the mitochondrial DNA molecule—a segment called the 
control region or D-loop region.
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タイプ（ハプログループ）を生み出していった。
ハプログループは，ミトコンドリア DNAの遺伝
子をコードしている部分に起こった 1塩基の置
換によって定義され，相互の系統関係は統計数理
学的に推定されている（図 3）。私たちは地域に
限定して現れるハプログループの系統関係をさか
のぼることによって，人類の拡散の様子を再現す
ることができる。
　アフリカ人集団の共通祖先が，およそ 15万年
前までさかのぼることができるのに，他の世界中
の集団の共通祖先は 6～ 7万年前までしか遡ら
ないことがわかっている。人類は 10万年にも及
ぶ長い期間，アフリカでのみ生活していたのであ
る。狩猟採集民として出発した我々の祖先は，最
初は数十人単位の集団による移動生活を送ってい

たと考えられる。最近の研究で 13万 5千年前か
ら 7万年前までのアフリカは，大きな気候変動
を繰り返していたことが指摘されている（Cohen 

et al., 2007）。極端な乾燥化と湿潤な気候が交互
に現れる環境だったようで，自然からの恵みに頼
る彼らの生存が脅かされる事態も多かっただろ
う。しかし，同時に人類はこの時期に様々な文化
的要素を発達させている。環境に対する文化的な
適応が，彼らの生存の可能性を高めていったのだ
ろう。
　現生のアフリカ人の系統解析から，出アフリカ
の時期には，およそ 40ほどのミトコンドリア
DNAの系統が存在したことが明らかとなってい
る。しかし，その中で出アフリカの関与したのは
2つの系統だけである。このことは数百から数千

図 3　ミトコンドリアDNAの全塩基配列をもとに描いた人類の系統．
すべての人のミトコンドリア DNAは，およそ 15万年前の一人のア
フリカ人女性にたどり着く．人類はアフリカを出て世界に展開す
る過程で，各地域に特有のグループを生み出していった．この図は，
それぞれの突然変異がどのように結びついているかを示している．

Fig. 3　 Phylogeny of global mitochondrial DNA depicted in the whole-
genome tree.

Every person can trace his or her maternal lineage to a single woman 
who lived in Africa approximately 150,000 years ago. As our ancestors 
migrated out of Africa and settled in other areas of the world, mutations 
occurred that became part of the genetic makeup of particular 
geographical populations. This diagram depicts how these mutations led 
to branching in the phylogenetic tree of mitochondrial DNA.
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人というごく少数の人々によって出アフリカが成
し遂げられたことを示している（Behar et al., 

2008）。
　遺伝子と考古学の証拠は，出アフリカ集団が紅
海の出口付近を通り対岸のアラビア半島に向かう
ルートを利用したことを示している。この時期の
海水面は，氷河期の気候変動により現在よりも
70 mほど低下していたが，それでも対岸へ向か
うには幅数十キロの海を越える必要があった。紅
海のアフリカ側の海岸には 12万年ほど前から人
類が住み着いていた証拠がある（Walter et al., 

2000）。海産の生物資源に依存し，海岸での生活
に適応していたこの集団の子孫の中から出アフリ
カを成し遂げた人々が生まれたのだろう。
　最初の出アフリカを成し遂げた集団が，海岸に
居住し食糧を海産物に頼った集団であったと考え
られることから，初期の拡散ルートは海岸線に
沿ったものであったと想像されている（Forster 

and Matsumura, 2005）。現生人類はおよそ 5万
年前にはオーストラリア大陸に到達したことがわ
かっているので，移動は比較的速いスピードで行

われたことになる。オーストラリア到達の時期に
は，東南アジアにも人類はその第一歩を踏み入れ
たはずである。5万年から 3万年前に徐々にユー
ラシア大陸の北方へと進出していったことが想像
される。また同時に南からだけではなく，ヒマラ
ヤの北を回るルートで東アジアに進出した集団が
あったこともミトコンドリアと Y染色体の DNA

は予想している（図 4）。
　およそ 2万年前から始まる最終氷期の最寒期
は，いったん北方へ進出した人類を南へと引き戻
す原動力となった。ヨーロッパ人のミトコンドリ
ア DNAの中には，氷河期最寒期の南方移動とそ
の後の北方への拡散パターンを示すものがある
（Torroni et al., 2006）。日本でもこの時期，シベ
リア・サハリンからの流入を示す考古学的な証拠
が認められるが，これも最寒期の集団移動の一環
として捉えることができるだろう。人類が再び北
方に展開するのは，最終氷期が終わる旧石器時代
の末になる。
　出アフリカと初期の世界拡散を成し遂げた集団
については，現時点ではごくわずかの考古学的な

図 4　ミトコンドリアDNAとY染色体DNAが明らかにする世界拡散のルート．
この図は，ミトコンドリア DNA と Y 染色体 DNA の系統解析から導かれた
現生人類の初期拡散の様子を示している．

Fig. 4　Human migratory route.
This map shows the first migratory routes of humans, based on surveys of male 
Y-chromosomal DNA and maternally inherited mitochondrial DNA.



 316—　　—

証拠と DNA分析が明らかにする拡散のルート以
外は明らかではない。人類の初期拡散は最終氷期
にあたっており，海岸伝いに存在した考古遺跡
は，現在の海水面の上昇によって海底に沈んでい
て発見が困難である。人類の初期拡散の様子を復
元するためには，6万年から 3万年前の移動ルー
トにあたる地域の地形や気候，植生などの古環境
の復元が重要な情報を提供する。旧世界の各地で
の氷河期の気候と地形の復元が今後の研究の鍵を
握っている。

IV．Y染色体 DNAの系統研究

　Y染色体 DNAの研究は 90年代に始まった
（Hammer and Horai, 1995）。染色体の中では最
少とはいえ，およそ 5千万塩基からなる巨大な
DNAなので，現在に至るまで全塩基配列をもと
にした集団の系統解析は行われていない。しかし
ながら 2008年には約 600ヶ所の DNAの変異を
もとにした系統樹が公表されており，ミトコンド
リア DNA同様，人類集団の系統研究の強力な
ツールとなっている（Karafet et al., 2008）。Y

染色体 DNA系統樹のトポロジーも，ミトコンド
リア DNAのそれに類似しており，アフリカ人集
団が最も多様性に富んでいる。出アフリカの推定
年代もほとんど変わらず，両者の描く世界拡散も
大筋で一致している。これは初期拡散の段階で
男女が一緒に移動したことを考えれば当然であろ
う。
　しかしながら歴史時代以降，ヒトが主として経
済的な要因によって人々が動くことになると状況
は変化する（Seielstad et al., 1998）。政治的・経
済的な格差や歴史的な経緯によって性による移動
の偏りも見られるようになる。15世紀以降，新
大陸ではモンゴロイドの末裔の社会に，ヨーロッ
パやアフリカ系の集団が流入することになった
が，DNA分析は現在の南米先住民の社会には，
他の地域からの男性由来の DNAが女性のそれに
比べて 7～ 8倍ほど多く入り込んでいることを
明らかにしている（Vieira et al., 2002）。また，
ポリネシアの諸島に居住する集団では，ミトコン
ドリア DNAの組成は中国南部・東南アジアに類

似するのに対し，Y染色体の DNAはメラネシア
に起源するものが大多数を占めている（Kayser 

et al., 2006）。これは 3千年ほど前に始まるこの
地域への最初の進出と，その後に起こった移住の
波が異なる様相を持っていたことに起因すると説
明されている。
　男女の移住の形態の違いは，初期拡散以降の歴
史の復元に重要な情報を提供すると考えられるの
で，今後は双方の結果をあわせて解釈していく必
要がある。ただし，現在の技術水準では古人骨か
らの Y染色体 DNA分析は極めて困難で，このこ
とが古代における男性の拡散研究を難しいものに
している。

V．新大陸への人類の進入

　南北アメリカ先住民の持つミトコンドリア
DNAは，東アジアのモンゴロイド集団のサブ
セットであり，DNA研究は彼らの源郷がアジア
にあるという従来の説を裏付けている。東アジア
集団のごく一部が，ベーリング陸橋を越えて新大
陸に進出したのだろう。ただしその時期に関して
は考古学者との間に齟齬がある。近年の考古学的
な証拠からは，16,000年ほど前にはアメリカ大
陸に人類が到達したことは確実だと考えられるよ
うになっている。しかしアメリカ先住民に特有な
5つのミトコンドリア DNAの系統の共通祖先は
いずれも 2万年より前の時期に誕生しており，DNA

解析はより古い時代の新大陸への到達を予想して
いる（Eshleman et al., 2003）。
　両者の齟齬を説明する新たな学説として，近年
「Beringian incubation model」が提唱されてい
る（Bonatto and Salzano, 1997）。この学説は，
アジア大陸で最終氷期の最寒期に南へ戻ることの
できなかった集団がベーリンジアに隔離され，そ
の後の温暖期にアラスカ側の氷床が融解したこと
を契機に一気に南北アメリカ大陸に進出したと考
えるもので，考古学と人類学の学説の間にあるタ
イムラグの問題を解決している。最近発表された
アメリカ先住民のミトコンドリア DNAの全塩基
配列を用いたいくつかの研究は，すべてこの学説
を支持している。さらに，これらの研究は最初の
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アメリカ人の人数は 5千人程度であったという
ことも予想しており（Kitchen et al., 2008），今
後人類学の分野ではこの学説が広く受け入れられ
ていくだろう。しかしながら，この問題を考古学
的に証明するためには，ベーリング海峡での海底
発掘が必要となり，容易ではない。
　アメリカ先住民の移住に関しては，形質人類学
や遺伝学，言語学の分野の研究を統合した三段階
移住説（Greenberg, 1987）が有名だが，最近の
アメリカ先住民の核 DNAを用いた研究では，ア
メリカ大陸に特有の変異が，すべての先住民集団
に等しく共有されていることを明らかにしてい
る。このことから先住民の遺伝的な特徴を決定す
るような大規模な移住は 1回限りの出来事だっ
たと考えられている（Schroeder et al., 2006）。
この部分でも他の研究分野との齟齬をどのように
解決するのかが課題となっている。

VI．農耕と人類の拡散

　近年，初期拡散と並んで 1万年前以降に起こっ
た初期農耕民によるテリトリーの拡大も，人類集
団の分布に大きな影響を与えたと考えられるよう
になった。一般に農耕の開始は，都市の発達や文
明の誕生に結びつけて語られることが多いが，人
口増加による初期農耕民の拡大が言語族の分布と
も密接に結びついていることも明らかとなってお
り，現代の地域集団の成立に関する農耕の役割
は想像以上に大きいという認識が高まりつつある
（Bellwood, 2004）。
　初期拡散はネアンデルタール人や原人の末裔の
住む地域以外では，無人の土地への進出だった。
しかし，初期農耕民の拡散は狩猟採集民のテリト
リーへの進出であった。従って狩猟採集民社会が
農耕を取り込んでいった過程を明らかにすること
が，地域集団の成立過程を理解するために重要と
なる。しかしながら研究の進んでいるヨーロッパ
を見ても，その解明に最も有効だと考えられる遺
伝子を使った研究ですら結論の一致を見ていな
い。ヨーロッパでは基本的には在来の狩猟採集集
団が農耕を主体的に受け入れていったと考えられ
ているが，現時点では中東から農耕を携えて流入

した人口の規模を確定するには至っていない。こ
の問題の解決には古人骨の DNA分析を含めた，
更なる時間・空間的な研究の広がりが必要とされ
ている。

VII．日本人の成立

　東アジアにおける農耕民の移動は，最終的には
太平洋の諸島にまで影響を及ぼす大規模なもの
だったが，それは日本人の成立にも大きな影響を
与える出来事だった。現在主流となっている日本
人起源論（二重構造説，Hanihara, 1991）では，
現代日本人は狩猟採集民である縄文集団に，弥生
時代初期に大陸から渡来した稲作農耕民集団が混
血して成立したと考えているが，この渡来系稲作
農耕民の流入も，東アジアにおける稲作農耕民の
テリトリー拡大の一環として捉えるべきものであ
る。この時期には北部ベトナムでも中国南部から
の農耕民の流入が確認されている。アジア全域で
農耕民の拡張があり，それが中国周辺の地域での
人類集団の成り立ちに大きな影響を与えたのだろ
う。日本人の成立を考える際にも，東アジア全体
を見渡した視点が必要とされている。
　日本人の起源論には，近年行われている古人骨
由来の DNA分析が重要な情報を提供している。
これまでに行われた縄文・弥生人を対象としたミ
トコンドリア DNA分析は，両者の遺伝的な組成
が異なっていることを示しており（Shinoda, 

2004），基本的には従来の二重構造説を支持して
いる。しかしながら，最近行われている縄文人の
DNA分析の結果（Adachi et al., 2008）は，縄
文人にも地域差が存在することを暗示しており，
さらに分析個体が増えていけば，「列島内で均一
な形質を持った縄文人」という従来の概念が覆さ
れる可能性もある。
　人類誕生の地であるアフリカとの地理的関係か
ら，東アジアへの到達ルートは複雑なものとなっ
ている。日本人が持つミトコンドリア DNAと Y

染色体のハプログループは種類も多く，系統の大
きく離れたものが混在しているが，それは，私た
ちの祖先が多様なルートをたどって日本へ到達し
たことを反映しているのだろう。日本人の由来は
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複雑で，全体像を描くにはまだしばらく時間がか
かりそうだが，その研究の中で後期旧石器時代に
さかのぼる人類の拡散の様子を描き出すことので
きる DNA分析は，今後も重要な研究手法となる
だろう。ただし，DNAはその経路を予想するこ
とはできても，ヒトがなぜ移動したのかという質
問には答えない。その答えは考古学や地理学，民
族学などとの学際的な研究の中から生み出す必要
がある。特に初期拡散から農耕民の移住過程を考
えるとき，環境の変化や地理的な条件が人類の拡
散ルートを決定する大きな要因となったことは確
実で，その研究は人類拡散のシナリオを解明する
ために重要な情報を提供する。この分野では，今
後の学際的な研究体制の構築が成否を握ってい
る。
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