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热点追踪 

古基因组解密末次盛冰期前后的东亚北部人群动态 

毛晓伟，平婉菁，付巧妹 
中国科学院古脊椎动物与古人类研究所，北京 100044 

现代人的起源与演化一直是地球与生命科学领

域的研究焦点。过去 10 多年，围绕世界各地考古遗

址人群开展的古基因组研究，在旧石器时代晚期以

来欧洲、北亚等区域人群的演化问题上取得重大进

展。然而，东亚人群古基因组研究则相对滞后，尤

其是对中国人类古基因组的研究极度匮乏，使东亚

人群遗传演化和迁徙融合的历史成为现代人演化进

程里的重要“缺环”。但是，近几年中国科学家在这

方面的研究取得了突破性进展。 
2017 年，中国科学院古脊椎动物与古人类研究

所(简称“中科院古脊椎所”)付巧妹团队从我国北京

4 万年前的田园洞人化石中获取中国以至东亚最古

老现代人的基因组序列，数据分析表明以其为代表

的古东亚人群与同时期某一古欧洲人群存在特殊的

遗传联系，首次为探索整个欧亚大陆人群的遗传历

史开启东亚篇章[1]。2020 年，其团队首次系统性研

究距今 5000 年青藏高原人群的线粒体基因组揭示

青藏高原人群由低海拔向高海拔地区少量的人群流

动和之后一段时间高海拔地区内部的人群扩张[2]。

同年，其团队又相继发表我国南方 1.1 万年前人类

古线粒体基因组及东亚自 9500 年来南北方人群的

大规模、系统性古基因组研究，表明万年来东亚南

北方人群在内频繁迁徙互动、南岛语族人群和南方

内陆古人群的联系、向外通过沿海地带不断扩散交

流的复杂历史[3,4]。2021 年，其团队再度针对我国北

方沿海的山东人群及河南仰韶遗址进行规模性古线

粒体基因组研究，揭示其人群自新石器时代以来的

遗传连续性[5,6]。这些研究不仅从时间和空间上填补

了东亚人类古基因组的巨大空缺，揭开东亚人群与

欧亚其他人群此前未知的遗传联系以及迁徙互动在

其演化过程中的重要作用，更为人们解析了东亚北

部自 4 万年前田园洞人至近万年前古北方沿海人群

之间长达数万年的遗传历史断层。 
冰河时期(距今约 7~1.15 万年)的气候变化对欧

洲人群的迁徙和种群大小变化构成影响[7]，考古证

据表明其对亚洲高纬度和高海拔地区的人群历史也

有类似的影响[8]，但缺少相关的遗传学证据与针对

性研究。在这一时期，尤其是末次盛冰期前后的东

亚北部人群是否因气候的剧烈变化而发生相应人群

的更替或迁徙交流？东亚人群是否携有与环境适应

性相关的特有基因？这些都是古基因组研究亟待探

索而颇具挑战的关键问题。 
2021 年 5 月 27 日，Cell 杂志在线发表了中科院

古脊椎所付巧妹团队与云南大学张虎才研究组(第
一作者为中科院古脊椎所毛晓伟副研究员，通讯作

者为中科院古脊椎所付巧妹研究员和云南大学张虎

才教授)合作开展的东亚北部人群的古基因组研究[9]。

在该研究中，团队通过最前沿的古基因组实验技术

获取我国东北地区黑龙江省距今 33,000~3400 年的

25 个早期人类样本的古基因组数据(其中 11 例个体

超过 1 万年，图 1)，填补东亚北部人群遗传历史的

相关时间断层，并结合北京田园洞人基因组数据展 
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图 1  新样本和已发表的东亚北方个体信息地理和时间分布图[9] 
Fig. 1  Geographic and temporal distribution and population structure of newly sampled and published 

populations in northern East Asia 
 

开遗传演化与群体遗传学分析，系统绘制出 4 万年

来东亚北部人群的群体动态演化图谱。此外，研究

发现东亚人群特有的环境适应性 EDAR 基因至少在

1.9 万年前出现，对此前利用当今现代人基因组所估

算出的突变时间予以精确修正，为探究东亚北部人

群的适应性遗传变异情况及相关基因的选择机制提

供了新的思路和证据。 
该研究指出生活在末次盛冰期前、距今约 3.3

万年的 AR33K 个体与距今 4 万年田园洞人的遗传成

分相似。此前有研究表明同时期来自蒙古东北部、

距今 3.4 万年的索尔吉特人(Salkhit)同时携有中国田

园洞人和古西伯利亚北方人群“亚纳人”(Yana)相关

的祖源成分[10]，而本研究显示 AR33K 个体与同时期

索尔吉特人(Salkhit)不一样，他不含有“亚纳人”

(Yana)相关的遗传成分，与田园洞人是聚类在一起。

这一结果说明在末次盛冰期之前，田园洞人相关人

群在东亚北部广泛存在；同时，田园洞人相关人群

在蒙古地区与亚那人(Yana)相关人群混合，而此相关

人群在黑龙江地区存在并保持着连续性(图 2)。 
末次盛冰期约在 2.65 万年前开始，一直持续到

约 1.9 万年前，这是距现在最近的极寒冷时期。为

进一步探究末次盛冰期气候变化如何影响东亚北部

人群，该研究针对生存在末次盛冰期末期、距今 1.9

万年的 AR19K 个体的古基因组展开分析。这是东亚

首例末次盛冰期前后的人类基因组，分析表明在末

次盛冰期前后(1.9 万年)北部发生了人群特殊变化，

即之前广泛存在的田园洞人相关人群可能消失，东

亚古北方人群此时已在黑龙江出现。 一方面，其数

据显示 AR19K 个体相较于 4 万年前田园洞人，他并

没有与同一地区的 3.3 万年前的个体更近，间接反

映了人群的不连续。另一方面，研究显示 AR19K 个

体相比于东亚古南方沿海人群(距今 8400~4200 年的

奇和洞、亮岛、溪头村、昙石山遗址个体)来说，与

东亚古北方沿海人群(距今 9500~7700 年的扁扁洞、

小荆山、小高遗址、博山遗址个体)的遗传关系更近。

由此表明，在末次盛冰期即将结束的时候，东亚南

北方人群的差异就已经形成，并且最早的东亚古北

方人群(以 AR19K 个体为代表的人群)在黑龙江地区

出现。这一结果将此前研究所发现的东亚南北方人

群遗传分化的时间(9500 年前[3])向前推进了近万年。 
末次盛冰期之后，东亚北部人群的流动情况又

是如何？此前有关新石器时代早期黑龙江流域鬼门

洞的狩猎采集人群(来自俄罗斯远东地区、距今 7700
年的 DevilsCave_N 个体)的古基因组研究表明，黑龙

江流域人群在距今约8000年以来存在遗传连续性[11,12]，

然而距今 8000 年之前的人群情况尚不可知。本研究 
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图 2  末次盛冰期前后的东亚北部人群动态示意图[9] 
Fig. 2  Overview of population dynamics in northern East Asia before and after the Last Glacial Maximum 
 
通过获取末次盛冰期之后、距今 8000 年之前黑龙江

地区的 16 例个体基因组数据(距今约 1.4~0.9 万年)，
对该地区这段空白的人群遗传历史展开研究并获得

有价值的发现。研究显示，末次盛冰期后的黑龙江

地区人群相比于其他东亚人群而言，与新石器时代

早期鬼门洞人群的遗传成分最为接近。这一结果表

明，黑龙江流域人群的遗传连续性可能早在 1.4 万

年前就已经开始，这比此前假说所提出的时间向前

推进了 6000 年。该结论与黑龙江地区陶器和玉器最

早出现在 1.5 万年前的考古记录相符[13]。另外，本

研究发现生活在末次盛冰期后、距今 1.4 万年前的

AR14K 个体与古西伯 利亚人群 (Ancient Paleo- 
Siberians)[12]有特殊的遗传联系。古西伯利亚人群是

在美洲之外与美洲原住民最相关的人群，而数据显

示 AR14K 个体比鬼门洞人群更符合古西伯利亚人

群所混有东亚祖源成分的来源。 
此外，研究对东亚北部人群的适应性遗传变异

情况展开探索。此前有全基因组关联分析表明 EDAR
基因的 V370A 突变与东亚典型体征如更粗的毛发、

更多的汗腺和铲形门齿有关[14,15]，因此理解该基因

突变的自然选择机制，对研究东亚人群的适应性变

异至关重要。目前对该基因的选择机制有两种假说：

一是在约 2 万年前的低紫外线环境中，该选择增加

了母乳中的维生素 D 含量[16]；二是在约 3 万年前的

温暖潮湿气候中，该选择可调控体温调节性出汗[17]。

此外，相关研究利用当今现代人基因组估算出 EDAR
基因 V370A 的突变时间在距今 1.14 万年(置信区间

在距今 4300~43,700 年)。然而，本研究通过对大规
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模的古东亚人群基因组研究，更直接、深入地揭示

该基因的出现时间和可能的选择机制。研究发现， 
除田园洞人及末次盛冰期之前的 AR33K 个体以外，

EDAR 基因的 V370A 突变出现在包括 AR19K 在内

的所有已知的古东亚人群之中。这一结果表明，

EDAR 基因的 V370A 突变率在末次盛冰期阶段或之

后不久的时间里可能升高，此外也证明了原假说二

的观点：3 万年前 EDAR 基因的 V370A 突变在温暖

潮湿环境中被选择的可能性较小。该结论使得所估

算 EDAR 突变基因出现时间的上限提早并更为精确

(图 2)。 
随着古基因组技术与遗传学分析手段的不断进

步及国内专业团队与考古机构多方、跨学科合作的

大力开展，针对东亚人群的古基因组研究已然迎来

飞速发展的时刻。本研究首次在东亚地区开展跨度

为 4 万年的大规模人类古基因组研究，且首次利用

古基因组在适应性方面探究东亚人群重要表性特征

的演化来源，揭示东亚北部距今 40,000~3400 年的

的人群动态遗传历史，并为进一步探索东亚人群与

环境的关系提供了重要遗传学证据。此外，该合作

研究团队在通过古基因组技术与遗传学分析手段的

深度融合揭秘东亚人群演化方面树立新的研究范式，

为推进跨学科学术生态的建立提供借鉴和范本。 
前沿技术的探索运用，是本研究得以取得重要

进展与发现的前提，而在未来的东亚人群演化研究

中亦将继续发挥重要作用。在古基因组获取方面，

付巧妹团队通过延展应用或共同创新的古基因组关

键技术，极大扩展了古基因组研究样本的时间轴线

与区域范围：如共同开发古核 DNA 捕获技术，实现

从大量环境微生物 DNA 里“钓取”出极其微量的内

源 DNA，使古基因组研究进入全基因组时代；如参

与开发的新一代古 DNA 片段提取技术，将非冰冻层

人类古 DNA 破译的时间推进到 40 万年前；如延展

应用沉积物古 DNA 富集与种属鉴定方法，成功从青

藏高原“土”中获取东亚首例已灭绝古人类 DNA 等

等，成为世界上可实施操作这些古基因组关键技术

的仅有的几个国际顶尖实验室之一，为国内科研团

队独立、自主开展中国人群遗传演化研究提供了技

术保障。在遗传学分析手段方面，该研究所运用的

D 统计量、人群混合结构、古老型人遗传成分比例

等分析，都为挖掘、准确解读与深度分析不断增长

的、更大规模、海量而复杂的东亚人类古基因组数

据提供了方法基础。东亚有着极其丰富的考古遗存

与复杂的人群历史，古基因组研究与考古学、病理

学、微生物学、计算机科学等更多学科的结合，将

为人们从更多维度、更精确、细节性地了解东亚人

类神秘的过去——他们的饮食、环境、迁徙、健康、

功能性基因的选择机制与适应性结果等打开更多新

的窗口。 
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