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基于 DNA 分子的现代人起源研究                                   
35 年回顾与展望
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摘 要：1983 年，有学者首次发表现代人线粒体 DNA 进化树，认为现代人可能起源自亚

洲。1987 年，又有学者按照分子钟假说得到线粒体在 10-20 万年前出自非洲的推论。随后，

以分子钟为前提的 Y 染色体和常染色体 DNA 研究也支持了出非洲的结论，该结论逐渐成

为分子进化领域的主流理论。2010 年，对尼安德特人常染色体基因组的研究指出其对现

代人有遗传贡献，这颠覆了人们先前关于现代人只来源自非洲，其他大洲的当地古人被完

全取代的认知。目前，单地区起源说已经被修正为同化说。尽管学界对非洲人遗传多样性

最高这一现象有共识，但是对该现象的不同解读却可以得出两种迥然不同的结果，现代人

出亚洲说和出非洲说。大量研究证实基因组的大部分序列是有功能的，并处在遗传变异水

平的饱和态，这质疑了中性理论以及由它推导的现代人出非洲说的合理性，而中性理论的

提出恰恰是用来解释并非普遍存在的分子钟的。近年来已经有研究者从新理论的角度解读

遗传多样性的饱和态和线性态，人们对现代人起源的认识将会进一步加深完善。
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Abstract: In 1983, the first mitochondrial DNA (mtDNA) phylogenetic tree of modern humans 
suggested that the origin of modern humans might be in Asia. In 1987, a different DNA tree 
was constructed based on the molecular clock hypothesis that suggested the origin of mtDNA 
in Africa some 200,000 years ago. Subsequent Y chromosome and autosomal studies also 
supported the Out-of-Africa model, which became the mainstream theory in molecular evolution. 
In 2010, the draft sequence of the Neandertal genome suggested that Neandertals might have 
contributed to the genome of present-day peoples. The Out-of-Africa model (also called recent 
single origin hypothesis or replacement hypothesis) has been revised as the assimilation model. 
Many researchers have now openly challenged the molecular clock and the neutral theory as 
more and more genome sequences have been found to be functional or under natural selection 
with variations being at the saturation phase, which has made the Out-of-Africa model much less 
certain than commonly believed. Some researchers have now established a new framework for 
understanding the saturation and linear phases of genetic diversity puzzle, which should lead to a 
more complete resolution of the human origins question.

Key words: Modern human origins; Out-of-Africa; Multiregional; Neutral theory; Molecular 
clock

人类的演化很多是因为基因突变导致的，因此，研究 DNA 分子在人群中的多态性以

及不同人群间的遗传距离有助于揭示人类起源变化的过程。同时，利用古 DNA 技术或分

子考古学能够从很小的古代遗骸碎片或地层残留物 [1] 中提取 DNA，进而研究古人与现代

人之间的遗传物质差异。DNA 位于常染色体、XY 染色体和线粒体中。其中，Y 染色体

由父亲传给儿子，呈父系遗传方式；线粒体 DNA（Mitochondrial DNA，mtDNA）在母亲

和子女之间传递，为严格的母系遗传，多个 mtDNA 分子的序列相同，表现为单倍体。Y
染色体和 mtDNA 均较少发生重组，适合研究现代人的进化历程。探究 Y 染色体 DNA 的

变化有助于揭示人群的父系起源，研究 mtDNA 则可以洞悉人类的母系起源 ; 此外，研究

X 和常染色体上的 DNA 也可以追溯人类起源。

1 早期基于 DNA 分子的现代人起源研究

上世纪 80 年代，探索现代人起源的 DNA 研究开始兴起，人们提出了现代人起源自

非洲等假说。

1.1 第一个线粒体人类进化树

1983 年，Johnson 和 Wallace 等 [2] 研究了包括高加索人、亚洲人（Oriental）和非洲

人在内的 200 个样本，构建线粒体进化树，并得出两种迥然不同的现代人起源结果（如图

1 所示）。他们提出了一种判断最古老人群的方法，事先并不假定各种族人群的进化速率
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是否相同，而是首先假定，mtDNA 的最古老型或中心型的确定，应是基于高频率、存在

多个不同种族，或存在其他灵长类动物中。结果发现，全部人群的 mtDNA 单倍型一共有

30 余种（参见图 1A 展示的部分单倍型），其中只有 1 型不仅在欧洲人中、而且在亚洲人

和非洲人中也有分布，因此认为普遍存在的 1 型为祖先单倍型；此外，其在亚洲人中频率

最高（亚洲人：69.6%；欧洲人：58%；非洲人：14.9%），这说明亚洲人是最古老的，进

而可以得出现代人出亚洲的结论（图 1A）。

但他们也考虑了另外一种可能。若假定分子钟成立，也就是说若假定各种族人群的

mtDNA 进化速率相同，则所发现的非洲人的遗传多样性最高，就意味着非洲人经历的时

间最长，是最古老的人群，进而可以得出现代人出非洲的结论（如图 1B 右侧箭头所示）。

虽然作者并未在摘要中提及现代人出非洲说或现代人出亚洲说的字眼，但在正文中

作者明确认为分子钟可能不成立，因此，他们认为，线粒体进化树支持现代人出自亚洲。

1.2 现代人出非洲说首次被明确提出

1987 年，Cann 等 [3] 也利用 mtDNA 研究现代人的起源。他们采集了 147 个样本，

图 1 现代人线粒体进化树
Fig.1 Phylogeny of modern human mtDNA types

A. 线粒体单倍型的进化树，数字表示对应的单倍型，数字旁边的图形表示该单倍型的分布人群；只有 1、6 和 8 三种单倍型

分布在多于两种人群中，因此可能属于中心单倍型，衍生出其他单倍型（修改自 Johnson 和 Wallace 等 [2] 文章的图 6）。B. 两

种不同进化树模型。箭头表示起源树根部的两个可能位置：一种是假定各种族进化速率相等（分子钟），得出出非洲说；

一种是基于几个前提（最古老型应频率最高、存在多个种族，不同种族的突变率不同），则推导结果是出亚洲说（修改自

Johnson 和 Wallace 等 [2] 文章的图 7）
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包括 5 个种族人群：非洲人（用非裔美国人代表），亚洲人，高加索人（来自欧洲、北

非和中东），澳大利亚和新几内亚（New Guinean）的土著居民。他们在假定各种族人的

mtDNA 进化速率相等（每百万年为 2~4%）的前提下，根据非洲人内部的遗传多样性（人

群内部遗传距离）最高，得出现代人出非洲的结论。Cann 等认为亚洲地区的古人对现代

人可能没有遗传贡献，而是被迁入亚洲的非洲古人完全取代了。由于现代人只起源自非洲，

所以出非洲说也叫单地起源说。根据出非洲说，所有现代人的 mtDNA 都来自一个约 20
万年前的老祖母，她很可能是个非洲人。因此，出非洲说也被称为夏娃理论。令人不解的

是，Cann 等没有给出任何理由来解释为何 1983 年 Johnson 等提出的线粒体出亚洲模型不

如他们的出非洲模型更有道理。

1988 年，美国新闻周刊（Newsweek）杂志用封面文章报道夏娃出非洲说 [4]，引起了

诸多关注和争议。

1.3 有关现代人出非洲说的争议

如前文所述，早在非洲夏娃说首次正式提出之前，Johnson 等 [2] 就也曾在分子钟的前

提下，推导出现代人出自非洲。但如果不基于分子钟理论，而是利用最古老型假设，则可

以得出现代人出自亚洲的结论。Cann 等 [3] 在文章中也提到 “Johnson 等的结果支持亚洲起

源说 ”。此外，Wallace 在美国新闻周刊关于非洲夏娃说的报道 [4] 中，明确表示自己有数

据支持现代人 mtDNA 起源自亚洲的华东和华南地区，只是也不排除非洲，看从哪个假定

前提来说。他说：“ 如果我们从其它假定或前提出发，通过电脑运行我们的数据，我们可

以得到出非洲推论。所以我不排除非洲。我只是说我们还不能决定是亚洲还是非洲。”
1989 年，Excoffier 等 [5] 认为夏娃出非洲单倍体模型所用样本数较少（147 人），还有

难以解释的地方，如 69 型和 116 型实际上只有一个位点的差异，但在进化树中，却分离得

很远。作者另外综合分析了来自世界各地 10 个不同种族人群（约 700 人）的单倍型分布及

频率，以分布频率最高的单倍型为祖先，在各个人种都有存在的 10种单倍型中，绝大部分（9
种）在欧洲人种存在，而其他人种含有的数目较少，因此认为线粒体最先发源自欧洲人（假

定多样性高的为祖先人种）。不同于 Johnson 等 [2] 的摘要写法，他们在文章摘要里明确表达

了出欧洲的含义。然而笔者仔细研究了文中数据后，发现这一结论可能是来自取样偏差，欧

洲人样本数量大大高于其他人种（7 倍于黄种人）。而他们也发现了亚洲人中的单倍型距离

祖先型最近，只有一到两个碱基变异，与线粒体出自亚洲人的观点一致。

常染色体和 X 染色体的研究通常也与出非洲说发生矛盾，因为计算出的人群分化时

间大大早于线粒体得出的 20 万年，如常染色体得出 150 万年 [6, 7]，X 染色体得出 49 万年 [8]

等。Yu 等认为不同染色体得出不同结论时，不应有偏向个别结论而忽略其他 [8, 9]：基因组

中的单个位点只能反应人类进化历史的一个片段，分析不同的位点可能得出截然不同的进

化树；因此，一些基于不同位点的结论是相互冲突的。只有在进行了足够数量的研究后，

才能就现代人的进化历史逐渐达成共识。

除了分子生物学领域内部对夏娃出非洲说的异议，古人类学界对现代人起源也有不

同的观点 [10]：Stringer 是最早提出非洲说的古人类学者 [11]，更多其他学者则提出多地区起

源说 [11-13]。有古人类学家认为欧洲现代人可能来源于欧洲土著人和外来人群的混杂 [14]。
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吴新智等 [9, 12, 15] 根据中国境内多个早期和晚期智人化石，发现东亚地区的人类化石在时间

及形态变化上均呈现一定的连续性，如铲形门齿在中国今天人和中国境内的原始古人中普

遍存在（如元谋人、北京人等等），但在其他人种出现频率较低；另外，某些中国境内原

始古人也有部分欧洲尼人的特征，如柳江人资阳人丽江人等有枕骨凸起，马坝人有圆形眼

眶等，因此认为东亚地区现代人的基因主要来自当地古人，外来人群的基因有部分贡献，

但并非如夏娃出非洲说所认为的非洲人来到亚洲后，完全取代了当地人。

此外，出非洲说认为现代人的共同祖先在距今 5-6 万年从非洲分散到欧亚大陆，取代

了当地古人。但是，近年来在非洲之外的以色列和阿拉伯地区发现了 9-19 万年的现代人

化石 [16, 17]，这些人来自非洲还是亚洲目前不能肯定。在中国道县和毕节发现了 9-14 万年

前的现代人化石 [18, 19]。这些证据都使得出非洲说分子模型难以成立。

2 20世纪 90年代后，出非洲说逐渐成为分子进化领域的主流理论

该时期，出非洲说的含义是 “ 现代人只起源自非洲，完全取代其他地区古人 ”。

2.1 非洲人遗传多样性最高的现象多次得到验证

早在 80 年代后期，有研究者用 mtDNA 分析各大陆人群内部遗传多样性时，发现非

洲人的遗传多样性最高。随后，不仅更多样本的 mtDNA 研究验证了该现象，常染色体

DNA 或 Y 染色体的分析也发现了同一现象。

1990 年，Satoshi 等 [20] 研究来自欧洲、亚洲、非洲的 95 个样本的 mtNDA，发现非

洲人的遗传多样性远高于亚洲人或欧洲人，单倍型进化树表示现代非洲人是最早的分支，

这与夏娃出非洲说模型文章 [3] 的结果一致。

1991 年，Wilson 等 [21] 研究来自世界各地的 189 个样本（其中 121 人来自非洲）。首

先以两个观点作为前提：一、中性理论所认为的突变没有功能或不受到自然选择，二、分

子钟所认为的突变在人群中以稳定的速率积累。其次，根据简约法、最少突变原则和外组

法（outgroup method），参考非洲猿（African ape）序列来构建 mtDNA 单倍型进化树。

该进化树有两个主要分支，一个只由非洲人组成，一个由各大陆人群组成。该结果与夏娃

出非洲说一致。同时期，Merriwether 等 [22] 采用类似方法研究更大样本量的人群（来自不

同地区共 3065 人），发现各种族人群中，也是非洲人的遗传多样性最高，

1994 年，Bowcock 等 [23] 利用核基因组上的微卫星重复序列的多态性，研究各大洲

人群间的进化关系，发现非洲人的遗传多样性最高，认为这说明现代人出自非洲。1996年，

Tishkoff 等 [24] 研究 12 号染色体上的端串联重复多态与 CD4 位置上的 Alu 元件多态，分

析非洲、欧洲、亚洲等其他地区人群的差异，再次发现非洲人的遗传多样性最高。1997
年，Hammer 等 [25] 分析来自 60 个全球不同地区、种族共 1500 人的 Y 染色体，研究 YAP
序列的多态情况及邻近的点突变，再次发现非洲人的内部遗传多样性最高；主张出非洲

说的学者将该现象解读为：一小群非洲人离开非洲，迁徙到欧亚大陆，繁衍生息，是现

代欧亚人的祖先；欧亚大陆曾经历人口瓶颈，这导致遗传多样性低于未出现人口瓶颈的

非洲人。Hammer 等写道：“虽然这个解读简单明了，但真实情况可能更为复杂。比如，
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除了时间因素，基因交流也可以显著增加遗传多样性水平”。

2.2 现代人 Y 染色体可能为单地区非洲起源

Robert 等 [26] 研究来自不同地区的 38 个样本的 Y 染色体，比较锌指蛋白（ZFY）对

应基因序列中一个长度为 729 碱基对的内含子序列的差异。发现样本之间没有差异，也就

是说，全部样本的内含子序列是相同的。由于大猩猩、猩猩、黑猩猩在该内含子序列上有

突变，说明它并没有受到强烈的自然选择作用。因此，各地现代人样本之间序列完全相同，

极有可能是因为他们起源自共同的祖先。由于 Y 染色体只在男性中传递，因此，现代各

种族男性的 Y 染色体可能都来自一个共同的老祖父，这与夏娃出非洲说所认为的现代人

单地区起源一致 [27]。最新计算的 Y 染色体共祖时间为 33.8 万年，与线粒体时间不一致 [28]。

Hammer[29] 认为 Y 染色体 Alu 单倍型（YAP）区域的变异不影响个体的繁殖能力（对该性

状而言是中性的），各人群的 YAP 单倍型和频率不受到自然选择作用，研究来自 8 个非

洲人、2 个澳大利亚人、3 个日本人、2 个欧洲人和 4 头黑猩猩的 YAP 单倍型。根据进化

树中 YAP 单倍型的分布，认为 YAP 起源自非洲，再迁移到欧洲和亚洲。

2.3 欧洲地区的尼安德特人 mtDNA 研究揭示欧洲人只起源自非洲

现代人的起源是个复杂的过程，除了研究各种族人群的遗传多样性，判断祖先人群，

还可以研究原本生活在欧洲、亚洲等地的古人是否对现代人有贡献，从而推断现代人的起

源。约3~30万年前，在欧洲和亚洲西部地区，生活着一群古人，称为尼安德特人（简称尼人）。

目前生活在欧洲的现代人的起源有三种可能，一来自当地古人 —— 尼人，二是起源自外

来的非洲人，三是两者的混血。

90 年代中期，Krings 等 [30] 纳入 1 个尼人，59 个黑猩猩和 2051 个来自欧亚洲等地的

各种族现代人，比较他们在一个由 ~300 个碱基对（base pair，bp）组成的 mtDNA 高可变

区 (HERVI) 的差异，发现现代人之间的平均遗传距离为 8±3bp（范围：1~24bp），而现代

人与尼人之间则为 25.6±2.2bp( 范围：20~34bp)，人与黑猩猩之间相差 55±3.0bp（范围：

46~67bp）。也就是说，尼人与现代人的平均距离是现代人内部平均距离的三倍，是现代

人与黑猩猩之间的一半。此外，尽管尼人与现代欧洲人生活在同一地区，但是尼人与现代

欧洲人的遗传距离并未短于其与其他地区的人群，如非洲人。因此，作者认为，尼人是现

代各种族人之外的人群，尼人对欧洲现代人的遗传贡献很少甚至没有。因此排除了一和三

两种可能，认为欧洲现代人只起源自非洲人。但是，这一无杂交结论被后来 2010 年的尼

人测序研究推翻 [31]。因此，可以推测，这一研究所遵行的推理逻辑应该有大问题，否则

不会推出一个后来被证明是错误的结论。

笔者以为，这些线粒体研究并不能排除常染色体的交流。尼人与欧亚非人的遗传距

离同样近，这是快变功能序列所展示的遗传等距离现象 [32]，并不能说明尼人是欧亚非以

外的人，也不能说明尼人与欧亚非人有生殖隔离。因为，这种快变序列也显示非洲人与其

他大洲人的距离同样近，这也是遗传等距离现象，而非洲人当然与欧亚非人一样是现代人，

这也就证明遗传等距离现象可以在种内存在。因此，只凭尼人与欧亚非人的快变序列的等

遗传距离，不能判断尼人是与欧亚非人不同的物种。

随后，Krings 等 [33] 又研究黑猩猩属内不同亚种间 HERVI 片段的差异，发现中部黑
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猩猩与东部黑猩猩、西部黑猩猩之间的遗传距离分别为 19.7±2.9bp、36.2±6.1bp，而东西

部黑猩猩之间的遗传距离为 33.0±4.5bp。而尼人与现代人之间的遗传距离是 25.6±2.2bp，

虽然大于一对黑猩猩亚种间的距离，但是低于两对黑猩猩亚种间的距离。可作者还是认为，

尼人与现代人属于物种间差异，尼人对欧洲人没有基因贡献。显然这一结论有主观之嫌。

2.4 亚洲地区的 Y 染色体研究支持亚洲人只起源自非洲

尽管基于考古证据和形态学特征的部分研究认为东亚地区的现代人主要起源自当地古

人 [15]，但 90 年代末，一系列基于 DNA 的分子进化研究则认为，一批现代人走出非洲，迁

徙到亚洲，繁衍生息，完全取代了当地的古人，后者对现代亚洲人没有基因贡献 [34, 35]。

2001 年，柯越海等 [36] 收集了来自南亚、大洋洲、东亚、西伯利亚和中亚地区的 163

种人群共 1,2127 个男性样本，分析 Y 染色体上的三个多态标志物 YAP（是否有该单倍型），

M89（C 碱基突变为 T 碱基）和 M130（C 碱基突变为 T 碱基，也称为 RPS4Y）。所有样

本都至少携带了 YAP+、M89T 和 M130T 这三种单倍型的一种，而且这三种单倍型都为

M168T的分支，也就是说，所有样本都是M168T单倍型的分支。此外，M168T于4.4万年（95%

置信区间：3.5~8.9 万年）前起源自非洲 [37]。因此，他们认为现代东亚人的祖先是非洲人，

而且，走出非洲的人来到东亚后，完全取代了早期的当地人，东亚地区的古人对现代东亚

人的基因没有贡献。尽管其他一些文章也得出类似结论 [34, 35, 38]，但笔者以为，这一结论在

分析方法上有前提不确定或是错误的问题，如把基因组假定为含有无限多的变异位点，突

变都是中性，可以分为新生型和祖先型，无重复突变等。若突变不是中性并有重复突变（如

在饱和态时），就无法区分新生型与祖先型，则 M168T 可能是欧亚人生理特征使然，而

M168G 有可能是亚洲现代人进入非洲与非洲古人杂交后所发生的非洲人特异的变异。

还有，目前出非洲的 Y 和线粒体进化树连自洽或自圆其说这一最基本的建模必须满

足的条件都不能达到，建树的前提假定是没有重复突变或没有同一个位点在不同单倍型都

发生同样突变，但画出来的树却不得不容纳大量的这类重复突变位点， 特别是接近树根

部某些非洲单倍型（如 Y 树里面的 A、BT、CT、等等，至少有 300 多个突变与该树矛盾，

例如有大量新生型突变支持 BT， 但也有大量新生型突变支持 AB）[39]， 显示这些单倍型

的划分与树的前提条件矛盾，可能存在严重与现实不合的问题。

2.5 Y 染色体出非洲说的争议 —— 亚洲人对非洲人有基因贡献

虽然学术界普遍认为 Y 染色体只起源自非洲，其他地区的古人没有基因贡献，也就

是说，各大陆之间未发生基因交流，但是，这一观点并非没有争议。某些数据提示 YAP

单倍型可能首先出现在亚洲，再传入非洲。1997 年，Altheide 等 [40] 研究 502 个非洲人、

399 个亚洲人和 384 个欧洲人 Y 染色体上的 YAP 和 4064 位置上的多态位点（SRY4064），

该区域分为 1G、2G、3G、3A、4A 和 5A 共 6 种。YAP+ 分支由 3G、3A、4A 和 5A 组成，

其中，3G 最早出现，表明 3G 可能为祖先单倍型，随后出现了 3A、4A 和 5A。由于 3G

只出现在亚洲人中，他们提出 YAP+ 可能起源自东亚，再传入非洲。
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3 尼人对现代人有少量的基因贡献，使得出自非
洲的“完全替代说”修正为“同化说”

分子生物学在不断发展，从 2010 年开始对于尼人核基因组的研究 [31, 41] 表明，现代人有

部分尼安德特人的基因，使得出非洲说从原先的完全替代说 [36, 42]，受到挑战，修正为目前

的同化说，认为非洲人是现代人基因的主要贡献者，原本世界各地的人贡献了少部分基因。

3.1 欧洲地区尼人核基因组的新分析揭示尼人和丹人对欧亚大陆人群有少量遗传贡献

尽管人们早在 1856 年就发现了尼人的化石，但是由于年代久远导致化石中 DNA 片段

发生降解、微生物 DNA 的污染和测序技术等的限制，尼人的分析多集中在 mtDNA[31, 43, 44]。

随着 DNA 测序技术、分析方法的进步，使分析尼人的核基因组成为可能。

2010 年，Green 等 [31] 利用发掘于克罗地亚的 Vindija 洞穴的 3 个尼人化石（Vi33.16、
Vi33.25 和 Vi33.26），首次绘制了尼人的全基因组草图，发现尼人与欧亚大陆的人群共享的

遗传变异的数量，多于尼人与生活在非洲撒哈拉地区的现代人所共享的遗传变异的数量，认

为尼人对欧亚大陆的人群有遗传贡献；也就是说，与非洲人相比，尼人更靠近欧亚大陆的人群；

欧亚大陆人群的基因组中 ~1-4% 起源自尼人。这颠覆了人们先前根据 mtDNA 研究得出的关

于欧洲人起源的主流观点——非洲人进入欧洲后，将尼人完全取代，两者不存在基因交流。

付巧妹等 [45] 纳入更多现代欧洲人样本样本，具体包括欧洲地区早期的现代人等，将

他们的基因组与尼人基因组比较，发现当今的欧洲人的基因组中有 ~2% 来源于尼人。但

是有其他研究者认为，基因组中可能有更大比例的序列起源自尼人，比如 3.4-7.3%[46]。另

外古 DNA 研究还发现了丹尼索瓦人对某些东南亚岛民有遗传贡献 [47, 48]。

2014 年，Vernot 等 [41] 分析 379 个欧洲人和 286 个东亚人，认为既然每个人的基因组

的 ~2% 都来自尼人，由于每个人所携带的片段有差异，把这些片段拼接在一起 , 并与尼

人的参考基因组比较，可以得出大约 20% 的尼人基因组遗传下来

笔者认为，今天人中有尼人的少量混血的结论是来自一个有争议的方法。为何没有

发现非洲人有尼人混血？为何在现代人中没有发现尼人的线粒体和 Y 染色体的序列？有

文章 [39] 认为，混血结论有可能来自分析方法的前提假定有错误 , 如黑猩猩与非洲人实际

上共享了较多的遗传变异，但却被假定为与所有人种有类似的遗传差异。还有文章 [49]认为，

不同人种的突变速度不同，但却被假定为相同，所谓混血的数据可以有完全不同的解读。

笔者以为，尼人与现代人的混血几乎是肯定的（特别是在多地区说的框架内以及考虑到混

血的化石证据），但目前的分析方法没有准确地反映这一情况。

为什么那么多学者原先一致同意“完全”替代，而现在又能接受非洲是主要贡献者？

应该注意，这期间只有数据的增多，但推理假定和方法并没有改变。既然相同方法过去曾

推出错误结论，人们显然没有理由相信目前由同样方法推出的结论就是对的。笔者以为，

业内必须反思这一而再再而三地不断修改过去结论的深层原因到底是什么？ 



人  类  学  学  报 • 278 • 37 卷

4 多地区起源说与线粒体和 Y 染色体的单地
起源说在共祖时间上并无根本矛盾

如上文所示，出非洲说的线粒体和 Y 染色体的共祖时间大大小于常染色体或 X 染色

体得出的共祖时间，而常染色体的共祖时间又是接近多地区起源说的时间范畴。显然，多

地区起源说或化石资料与常染色体推出的人类出非洲在时间上无大矛盾，只是与线粒体和

Y 染色体推出的出非洲时间有矛盾。这就引来一个关键问题，如何化解常染色体以及多地

区起源说与线粒体或 Y 染色体在共祖时间上的矛盾？

尼人的混血现象为解答这一问题提供了有效思路。上文提到的尼人混血都是指的常

染色体，而线粒体和 Y 染色体的分析 [50, 51] 都显示今天人中找不到尼人的线粒体和 Y 染色

体的序列。有研究认为这一现象说明线粒体和 Y 染色体有取代现象，带有尼人线粒体和

Y 染色体的混血个体可能会被淘汰，现代的线粒体和 Y 染色体可能有竞争优势 [39]。可以

进一步推论，线粒体和 Y 染色体的取代可能在人类进化过程中发生过不止一次，而常染色体

因为重组的原因，不会发生完全取代的现象。这样一来，多地区起源说就与线粒体或 Y 染色

体的单地起源说无根本矛盾，只要把多地区说修正为特指常染色体即可。由于性状主要是由常

染色体决定，人群性状在百万年前就开始的分化，完全可以主要由常染色体的分化来介导。现

代的 Y 染色体或线粒体从某单地如亚洲（或非洲）扩散到各地区时，迁徙者的常染色体会逐

渐通过杂交被当地人的常染色体稀释，导致各个地区人群的常染色体和性状能基本维持各个地

区原有的状态。人类的现代特征的关键性进步可能出自 Y 和线粒体的进步， 这至少是符合常

理预判， 因为 Y 染色体和线粒体有不能重组的区域，因此若某些关键现代性状由这些不重组

区域介导， 就不会被重组破坏。同时Y染色体和线粒体与常染色体有共进化或协同进化现象，

因而会带来常染色体编码的性状的一同进化到现代特征。  

5 现代人出非洲说理论内部的问题

上文显示，出非洲说的基本逻辑推理是，如果分子钟成立，则遗传多样性最高的非

洲人就是现代人的祖先。如果分子钟不成立，则出亚洲说成立（至少是线粒体）。那么分

子钟是真实的自然存在吗？

5.1 出非洲说模型的前提 —— 分子钟的提出

1962 年，Zuckerkandl 和 Pauling 首次比较人类的血红蛋白不同单链之间、人类与大猩猩

血红蛋白链之间的氨基酸差异，除以各自对应的分离时间，发现进化速率几乎相等 [52, 53]。

Zuckerkandl 和 Pauling 首次非正式提出分子钟的概念 —— 不同物种同一蛋白质的进化速率相等

而且恒定，但是不同蛋白质的进化速率有差异，如血红蛋白的进化速率高于细胞色素 c[52]。

1963 年，Margoliash[54] 同时对人等 7 个物种的细胞色素 C 序列进行两两比较，发现

各个高等物种与某一低等物种的遗传距离皆相等，这就是遗传等距离现象。该现象也可以

描述为，任一简单物种与所有比它高级的多个物种的遗传距离大致相同，都等于简单物种
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的最大种内距离。由于各个高等物种与该低等物种的分离时间相等，因此也可以计算得到

不同物种同一蛋白质的进化速率相等，Margoliash 首次明确表述了分子钟假说。

以上两种情形得出分子钟结论的过程都利用公式 v=d/2t 推导，v 表示进化速率，d 表

示遗传距离，t 表示物种的分离时间。该公式的含义是遗传距离与时间成正比，但这是可

质疑的，因为该公式并未事先论证过，有几个隐含的值得质疑的不确定假定，如把观测到

的遗传距离想当然假定为是非饱和距离 [32]。近年来的大量数据分析显示，分子钟实际上

是对遗传等距离现象的误解，是把遗传距离的上限饱和态误读为是非饱和态或线性态 [32]。

目前业内已有共识，自然界不存在普遍的分子钟（universal molecular clock）, 但存在局部

的有限的分子钟，如当遗传距离的积累还在线性阶段时。

5.2 中性理论的提出是为了解释分子钟

如果分子钟是自然现象，那么它背后的道理是什么？ 1968 年，木村资生 Kimura[55]

基于分子钟假说，计算出在一条由 100 个氨基酸组成的多肽链上每 28X106 发生一个氨基

酸的替换，进而对整个基因组来说，在一个人群中，大约每 1.8 年发生一次碱基替换。因

此，木村认为 DNA 的碱基替代率（突变速度）过高，所以大部分突变必然是中性的或接

近中性的。也就是说，大部分突变不会对表型产生影响，无益亦无害，不影响生物对环境

的适应能力，也就不受自然选择。中性理论还衍生出无限多可变位点模型，认为既然大部

分 DNA 分子上发生的碱基替换都是中性的，也就可以遗传给子代，突变随着时间增长无

限积累，不会有重复突变，因此可以区分祖先型和新生型突变 [56, 57]。也就是说，物种的

遗传多样性随时间增加而增加，没有上限饱和态。中性理论的提出是用来解释分子钟的，

但是长期以来一直是个假定或假说，缺乏独立的实验证据。

相反，随着基因组科学的深入发展，证伪中性理论的实验证据越来越多不断涌现。

基因组大部分由不编码蛋白质的序列组成，一度被认为是无功能的 “ 垃圾序列 ”，这些区

域发生的突变也被认为是中性的；可近年来，越来越多证据表明大量非编码序列可以发挥

调节功能 [58-71]。染色体着丝粒附近的重复序列也属于非编码区，在将全部染色体组装在细

胞核内的过程是必需的 [72]；非编码 RNA 可通过形成小 RNA（microRNA，miRNA）在翻

译后水平，调控多个基因的表达来发挥作用，如，miR-29 家族与 DNA 甲基转移酶作用，

在肺癌细胞系中表达时，可抑制肿瘤的发生 [73]。有数位业内著名教授公开发文称，中性

理论和分子钟作为解释自然的一个理论已经失败了，它已经死了，它的持续存在反映的是

目前还没有被广泛接受的更好理论，和它作为一种工具的价值 [74, 75]。笔者以为，在中性

理论仅仅是一个未被证实的具有巨大争议的假说的情况下，在遗传多样性还是长期未解之

谜的状态下 [76]，就把由之推出的出非洲说当成是一个确定事实，是不够客观和欠妥当的。

5.3 出非洲模型研究以分子钟和中性理论作为前提条件，解读遗传多样性

各种族中，整个核基因组水平，或 Y 染色体，或整个线粒体基因组水平，非洲人的

遗传多样性均最高，这是客观现象，多次得到验证，学界亦有共识，这也是出非洲模型倡

导者的主要证据之一 [77]。但是遗传多样性最高是否意味着人群最古老？按照分子钟和中

性理论，遗传多样性主要由时间决定，说明遗传多样性最高的人群，最为古老。可如果基

因组的遗传多样性的决定因素在某些情况下不是时间，例如在饱和态，就无法根据遗传多

样性的高低来判断古老与否了。
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有研究者认为中性理论和分子钟只适合基因组的少部分位点，而大部分突变对机体是

有害的，会受到自然选择，它们对遗传距离的贡献并不与时间成正比，而是受到物种的复

杂程度和容错上限范围的限制 [39, 57, 78]。具体地，同一物种不同亚群的遗传多样性在饱和态时，

主要由该亚群的容错上限范围决定。某一亚群的容错上限范围指的是携带有害突变的多少。

如，非洲人群携带的蛋白质断裂性有害变异高于亚洲人和欧洲人 [39, 79]，这说明非洲人的容

错上限范围高于亚洲人和欧洲人。因此，非洲人的遗传多样性最高，可能反映的是大部分

序列的变异饱和态，是由于非洲人的容错上限范围最宽，并非经历时间最长。如在同一时

间段里，在 100bp 范围内，非洲人发生了 10 个突变，可以保留 8 个，遗传多样性是 0.08；
但是欧洲人由于容错范围窄，只能保留 5 个，遗传多样性是 0.05。因此，对遗传多样性进

行解读时，一定要首先判断是否是饱和态的问题。出非洲说的问题是把观察到的遗传多样

性水平想当然地当成非饱和态。而近年来的一系列研究都证实了目前的群体的遗传变异是

处在了饱和态
[39, 57, 78]，比正常群体高的遗传变异只会见于患有复杂常见疾病的群体中 [58-71]。

6 现代人起源研究的展望

本文主要回顾了利用线粒体、Y 染色体、以及常染色体基因组分析人类起源的研究，

发现早在 80 年代，出非洲说就不是学界内唯一的现代人起源学说。对于遗传多样性水平，

可以有两种不同解读，非饱和态（线性态）和饱和态。前者认为分子钟成立而得到出非洲结论，

后者认为分子钟不成立而得到出亚洲结论 [2, 39]。随着人们对出非洲说的前提 —— 分子钟和

中性理论的片面性的深入理解 [32]，遗传等距离现象和遗传多样性的秘密也同时被揭开 [32]，

遗传多样性的饱和态被大量研究发现是自然界的普遍存在，未来的分子人类学研究必须区分

饱和态和非饱和态。由于大部分序列的变异是处在饱和态，因此只有少数序列能符合非饱和

态的标准，能符合中性理论的要求，能够用来进行分子进化树的构建。在饱和态时，重复突

变会非常普遍，因此今天人与同一地区的古人会发生序列的大量替换，以适应不同时间段的

环境与生理差异，若把饱和态的序列当成非饱和态进行分析，就会得出荒谬的取代结论，认

为今天人与同一地区的古人在遗传上是不连续的，例如欧洲古 DNA 分析发现的所谓人群取

代是常态的惊人结论，还有田园洞人古 DNA 研究显示该古人带有中国人常见线粒体 B，但

常染色体分析却没能对中国人在 4 万年前的祖先是什么人的问题得出定论 [80]。

笔者以为，出非洲说的结论是在假定分子钟和中性理论成立的前提下推导而来，但

是这一前提早已经被大量研究证伪，取代它的新理论也在 10 年前出现，因此出非洲说是

不可能成立的，它自从提出后多次不断地被修改，不断地被新数据证伪而不是被证明就是

它错误的明证。相反，多地区起源附带杂交学说自提出后就很少有修改的必要，几乎每个

挑战出非洲说的新数据都可以说是支持了多地区说。

近年来有关遗传多样性饱和态的新理论和新方法将会对未来的人类进化和文明史的

研究，特别是古 DNA 的研究，具有普遍现实意义，在未来的古 DNA 研究中，特别是针

对中国境内的古人，旧方法几乎可以肯定会继续得出与考古发现、传统文化和历史文献记

载相违背的群体取代结论，而新方法则有可能会得出一系列与考古结果和历史文献等大背
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景一致的结果，并同时修正目前的大部分古 DNA 研究结论。人类多地区起源说和现代人

线粒体出自亚洲的结论，可能会进一步得到常染色体和 Y 染色体的分子分析的支持 [39]，

人类进化历史的微观与宏观统一的清晰图像将不会太久远了。分子与考古各自独立研究结

论的互相佐证，理应是判断人类进化历史研究结论的可靠客观标准。

致 谢：衷心感谢审稿人对文章初稿提出的大量宝贵意见。谨以此文恭祝吴新智院士
90 华诞。
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