
I．遺伝子の系図

　生命の進化を貫いているのは，遺伝子の変化で

ある。遺伝子が生命現象の中心に位置するからだ。

生命の特徴は「自己複製」と「物質交代」に要約

することができる。自己複製とは自分のコピーを

作り出すことだが，その根本は，遺伝子の本体で

ある DNAの複製である。人間の細胞は，生殖細

胞と体細胞に分かれる。生殖細胞は精巣や卵巣の

なかにしか存在しないが，この生殖細胞が生み出

す精子と卵だけが次の世代に伝えられる遺伝子を

含んでおり，生命の起源から連綿と続いてきた遺

伝子 DNAの直接の子孫なのである。

　同じ働きを持っている遺伝子を個人個人で比べ

て見ると，他人同士であっても，それらの遺伝子

の祖先をたぐって 10世代，100世代とどんどん

遡ってゆけば，いずれは共通の祖先遺伝子にたど

りつく。これは遺伝子の本体である DNAが自己

複製を行なっていることの当然の帰結である。し

たがって，世界中の人間の共通祖先遺伝子が必ず

存在する。多数の人間の遺伝子を比べると，なか

には近い関係もあれば遠い関係もあるので，全体

の関係図は，生物の系統樹のようなものになる。

これを「遺伝子系図」とよぶ。ふつうに「系図」

というと，江戸時代や戦国時代までさかのぼれば

かなり立派なものだろう。しかし血縁関係にない

人間同士をくらべると，共通祖先遺伝子に到達す

るには何百世代も遡らなければならないことが多

い。遺伝子の系図は必ず存在するが，それを復元

するには，その上に生じた突然変異を検出しなけ

ればならない。バイオテクノロジーの著しい発展

によって，現在では塩基配列という，遺伝学の上

では最も根本的な情報を知ることが可能となった。

これら塩基配列データを用いて，現在いろいろな

遺伝子の系図が作られている。遺伝子進化の一般

的な解説は，斎藤（1997）を参照されたい。

II．ミトコンドリア DNAの遺伝子系図

　ヒトの細胞には，「ミトコンドリア」という細胞

小器官がある。細胞核内の染色体とは独立に親か

ら子に伝わるミトコンドリア DNAは，ヒトでは

塩基総数が約 16,500個で，核内の DNAに比べて

ずっと少なく，また進化速度（突然変異を蓄積す

る速度）が大きいという利点もあり，過去 20年間

に大きく研究が進んだ。ヒトのミトコンドリア

DNAは母性遺伝をするので，この遺伝子の系図は

女性のみをたどった系図と考えることができる。

一方，Y染色体は男性のみをたどる遺伝子の系図

を作り出す。Y染色体は X染色体とともに性染色

体のひとつであり，XYタイプが男性，XXタイプ
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が女性である。細胞核内の他の大部分の DNAは，

男女ともに同じように持つ「常染色体」を構成す

るが，こちらは母親と父親から半分づつ由来して

いるので，個体の系統と遺伝子の系統の対応関係

は複雑になる。

　ミトコンドリア DNA の遺伝子系図を実際の

データからみて見よう。図 1は，国立遺伝学研究

所で運営されている DDBJ（日本 DNAデータバ

ンク）のデータベースから，人間のミトコンドリ

ア DNA塩基配列 76個を取り出し，それらの遺伝

子系図を作ったものである（斎藤 , 2001より）。私

たちが開発した「近隣結合法」（Saitou and Nei, 

1987 ; 斎藤 , 1993）という方法を用いており，横の

枝の長さは遺伝子の変化量に比例して描かれてい

る。下のほうにネアンデルタール人 3個体のまと

まり（クラスターと呼ぶ）があり，それ以外の現

代人とは明確にわかれている。また，現代人のク

ラスターを見ると，最初にアフリカ人がわかれて

いる。これは，現代人の祖先が最初はアフリカに

いたと仮定すると自然なパターンである。いわゆ

る「現代人アフリカ起源説」を支持するものだ。現

代人には，そのほかに主としてユーラシア北部の

集団が含まれている。これらのうち，「ブリヤー

ト人」は，バイカル湖の近くに住むブリヤート・

モンゴル人のことである。ロシアとの共同研究で，

私の研究室で塩基配列を決定し，2001 年に

DDBJ/EMBL/GenBank国際塩基配列データベー

スに登録したものである。

III．核の遺伝子頻度データから推定された

集団間の遺伝的近縁図　　　　  

　現在地球上に生きているすべての人間のミトコ

ンドリアDNAの共通祖先DNAは，かならず存在

する。ミトコンドリア DNAは母系遺伝をするの

で，その共通祖先DNAは，ひとりの女性が持って

いたものである。しかし，この女性をユダヤ教や

キリスト教の旧約聖書に登場する，エデンの園で

男性のアダムと暮らしていた女性のイブになぞら

える比喩はいただけない。共通祖先 DNAを持っ

ていた個体が生きていた時代には，その他にも同

様な遺伝子を持つ人間が多数存在していたはずだ

からである。たまたまひとつの遺伝子の子孫が増

えていっただけにすぎない。

　ミトコンドリア DNAは常にひとまとまりで遺

伝するので，全世界の人間の共通祖先遺伝子は 1

個だけである。ところが遺伝子の大部分は，46本

の染色体に分かれている細胞核内の DNAにある。

これらの遺伝子は両親から伝えられ，それぞれの

遺伝子座ごとに祖先がいる。このような遺伝子は

染色体上の特定の場所にあるので，その場所は

「遺伝子座」と呼ばれる。ある遺伝子座には，父親

由来と母親由来のそれぞれの遺伝子がある。

　しかもその祖先のいた時代は，遺伝子座によっ

てばらばらである。これは染色体のなかで絶えず

組換えが生じるので，同一の染色体の中でも少し

離れたところに位置する遺伝子は，それぞれ独立

に子孫遺伝子を増やしていると見なすことができ

るからである。したがって，これらの遺伝子の祖

先はさまざまな時代に散らばっているのである。

ヒトゲノムのなかの遺伝子座にはそれぞれに枝分

かれパターンがすこしずつ異なる遺伝子系図が存

在するので，それらを描いてみたら，ゲノムに生

い茂る森林のようにみえるだろう。

　細胞核内にはミトコンドリアDNAの約 40万倍

もの DNA（核 DNA）が 46本の染色体に納めら

れている。核 DNAの取り扱いにはミトコンドリ

ア DNAの分析に比べると，様々な技術的困難が

あるために，現在のところ遺伝子の系図分析は緒

に付いたばかりである。そのかわり，多数の遺伝

子座をより簡便な方法で調べる方法が従来から行

なわれている。それは各遺伝子座の対立遺伝子頻

度を調べる研究である。この場合，ひとつの遺伝

子の情報量は少ないので，多数の遺伝子のデータ

を総合することによって，個々の遺伝子の情報量

の少なさを補うことになる。「対立遺伝子」とは，

同じ遺伝子の中で DNAの塩基配列が少しずつ異

なっているものであり，たとえば ABO式血液型

の遺伝子だと，主要な対立遺伝子として，A1，B，

Oがある。ある人類集団における「対立遺伝子頻

度」とは，これら対立遺伝子がその集団の中で占

める割合であり，0～ 100％の値をとる。

　集団によって現在の遺伝子頻度が異なるのは，
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図　1　ヒトミトコンドリア DNA 遺伝子の系図を近隣結合法を用いて描いたもの（斎藤 , 2001）．



遺伝子の増え方の違いによる。自然淘汰があると

この違いが生じるが，各対立遺伝子が淘汰上中立

（中立進化）である場合も，偶然によって変動が生

まれる。これは，親から子の世代へ遺伝子が伝え

られる際に，遺伝子の無作為抽出を行なって「遺

伝的浮動」が生じているからである。集団間の分

岐を推定するのに用いられている遺伝子座の大部

分は中立進化を行なっていると考えられているの

で，遺伝的浮動が突然変異とならんで集団間の遺

伝的変化を生じるのにもっとも重要な要因である。

　集団が分岐した後は，それぞれの集団で独立に

突然変異と遺伝的浮動が起こるために，各人類集

団によって遺伝子頻度が異なっており，一般に遠

い関係になるほど違いが大きい。したがって，さ

まざまな人類集団の遺伝子頻度を調べれば，それ

らのあいだの遺伝的な近縁関係を推定することが

できる。しかし，分岐してから長期間たった 2集

団でも，偶然に遺伝子頻度の類似することがある。

このため，なるべく多数の遺伝子座を調べる必要

がある。これまでに，血液型をはじめとして，多

種類の遺伝子座の対立遺伝子頻度が多数の人類集

団において調べられている。

　血液といえば血液型だが，ABO式をはじめとし

て，Rh式，MN式，P式などさまざまな種類があ

る。タンパク質のアミノ酸配列の情報は遺伝子

DNAが直接与えているので，アミノ酸配列が異な

れば，DNAレベルでも異なっている。赤血球には

多くの酵素があり，これらもタンパク質である。

肝機能をチェックするのに用いられる GPTなど，

現在までに百種類以上の赤血球酵素が調べられて

いる。また，血清中にもアルブミンをはじめとす

る多数の血清タンパク質があり，それらも多数調

べられてきた。このようなデータから，集団間の

遺伝的違いの程度を表わす指標である「遺伝距離」

を推定することができる。遺伝距離が求められる

と，そこから今度は集団間の遺伝的な近縁関係を，

系統樹の形で推定することができる。このあたり

の理論的詳細については，根井（1990）を参照さ

れたい。また，具体的なデータの例については，

斎藤（1992, 1995）を参照されたい。

IV．東ユーラシア人類集団の遺伝的近縁図

　図 2は，血液型，血漿タンパク，赤血球酵素の

計 12遺伝子座の遺伝子頻度データをもとにして，

筆者が世界の 30集団間の近縁図を近隣結合法を

用いて描いたものである（Saitou, 1995）。ここで

は，従来の，形態的特徴および地理的分布をもと

にした人種分類が，遺伝子のデータからえられた

結果とほぼ一致していることがわかる。すなわち，

アフリカ大陸（厳密にはサハラ砂漠以南）に分布

するアフリカ人，ヨーロッパからインドにかけて

分布する西ユーラシア人，インド以東のアジア・

ポリネシアに分布する東ユーラシア人，かつて陸

続きで，サフール大陸とよばれていたオーストラ

リア・ニューギニアに分布するサフール人，南北

アメリカ人が，それぞれ明瞭なグループとして示

される。この中でも，アフリカ人が特に他集団か

ら大きく離れている。

　従来人種の名称は「オイド」という語尾（ラテ

ン語で，～に似たという意味）をつけて言うこと

が一般的であったが，これはかつての形態学的特

徴に基づいた命名法である。人類集団に限らず，

大型動物集団の遺伝的分化はほとんどの場合地理

的隔離によるので，集団名はもっぱら地理的名称

を用いたほうがよい。今後は「モンゴロイド」な

どという名称は，科学史の文脈でのみ使うべきで

あろう。したがって，図 2では筆者の提唱する地

理的分布に基づいた新しい名称を示した。これら

遺伝的な近縁関係は，1万年前，すなわち最終氷期

が終わって，完新世がはじまるころの，地球上の

人類の地理的分布を反映していると考えられる。

この時代は，ヨーロッパ人による 15世紀以降の大

航海時代はおろか，ポリネシア人の大航海時代も

まだ始まっていないので，太平洋の大部分には人

類が進出していない。そこで，図 4の枝 Aにおい

てアフリカ人・西ユーラシア人のグループと二分

されるグループ（東ユーラシア人，サフール人，

南北アメリカ人を含む）に，『環太平洋人』という

名称を与えることを筆者は提唱した（Saitou, 

1995）。

　現代人の祖先はアフリカを 10万年以上前に後
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にしてから，最終氷期のあいだに地球上に拡がっ

ていった。その数万年にわたる拡散の痕跡が現在

でも読みとれるということである。したがって，

現在の人間を用いてはいるが，この図の分類は約

1万年前，人類が農耕牧畜革命を起こして急速に

世界中を移動し始める契機となったころまでの，

世界の様子を推定したものだと考えてほしい。

　次に，東ユーラシア人について，もう少し詳し

く見てみよう。図 3は，中国海南島の 6集団を中

心とする東アジア・東南アジアの 17人類集団の遺

伝的近縁関係を近隣結合法で推定したものである

（Saitou et al., 1994）。まず第一に，フィリピン

のネグリト（「小さい黒人」の意味）が他集団から

大きく遺伝的に離れている。このことから，ネグ

リトの祖先集団が古い時代に東南アジアに渡って

きて，つい最近まで周辺の人類集団と混血しな

かった可能性が考えられる。

　第二に，地理的に広い範囲に分布する東アジア

の 4集団（モンゴル人，韓国人，アイヌ人，日本

人）が遺伝的に近接していることである。これら

4集団の近縁性は，海南島という四国程度の島の

なかの 6集団の近縁性よりもずっと大きく，お互

いに近い関係になっている。これは，これら東ア

ジアの集団が比較的最近に拡大して現在の分布を

形作ったことを示唆するものである。この近縁図

はわずか 12種類の遺伝子座のデータから作成し

たものであり，細かい枝振りはそれほど信頼でき

ないだろう。ただ，よくいわれるような，アジア

の北方集団と南方集団という 2大対立は，それほ

ど明確ではないようである。
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図 2　世界の 30 集団の遺伝的近縁関係を近隣結合法を用いて描いたもの（Saitou, 1995）．

16．ミクロネシア人
17．パプアニューギニア東部高地人
18．パプアニューギニア北部中央高地人
19．エスキモー人（カナダ）
20．アサバスカ人（アラスカ先住民）
21．ドグリブ人（カナダ先住民）
22．エスキモー人（アラスカ）
23．アイマラ人（チリ先住民）
24．ワピシャナ人（ブラジル先住民）
25．マキリタレ人（ブラジル先住民）
26．カヤポ人（ブラジル先住民）
27．バニワ人（ブラジル先住民）
28．マクシ人（ブラジル先住民）
29．ディクナ人（ブラジル先住民）
30．ヤノママ人（ブラジル先住民）

 1．ヨルバ人（ナイジェリア）
 2．イギリス人
 3．イラン人
 4．インド人（インド南部）
 5．ネパール人
 6．タイ人
 7．サモア人
 8．韓国人
 9．日本人
10．アイヌ人
11．漢族（中国北部）
12．バリ島人（インドネシア）
13．フィリピン人
14．ネグリト人（フィリピン）
15．オーストラリア先住民



　今度は日本列島の人類集団を中心に考えてみよ

う。図 4は，アイヌ人，沖縄人，日本本土人，韓

国人の 4集団について，遺伝的近縁図を作成した

ものである（Omoto and Saitou, 1997）。ここで

は血液型 8種類，赤血球酵素 7種類，血清タンパ

ク質 6種類，その他の遺伝子 4種類の合計 25遺

伝子の遺伝子頻度データを用いて遺伝距離を計算

している。

　その結果，アイヌ人が他の集団から離れてはい

るものの，琉球人と結びついて，ひとつのグルー

プを形成している。この結びつきの強さを統計的

にあらわす「ブーツストラップ確率」は 85％で

あった。このことは，アイヌ人が独特な遺伝的特

徴を濃く残しているのに対して，遠い過去には共

通性の高かった沖縄人が，弥生時代以降の九州か

らの移住によって，本土日本人と遺伝的にずっと

近くなった，ということを示唆している。さらに

本土日本人の位置そのものが，韓国人を代表とす

るアジアの人類集団からの影響を強く受けている

ことを示している。

　この結果は，明治時代にベルツが唱えたアイヌ

＝沖縄同系論に端を発し，埴原和郎によって提唱

された「二重構造説」（Hanihara, 1991）を支持

すると読みとることができる。沖縄人と本土人が

距離的には近いので，沖縄人とアイヌ人の共通性

を否定する見解もありえるが，それは図 4の関係

図をどう解釈するかによるだろう。言語的にも沖

縄の言葉は本土の一方言という位置づけであるの

に対して，アイヌ語は日本語とはかなり異なった

言語であるという認識が一般的である。しかし方

言もどんどん離れてゆけばやがて異なる言語に

なってゆくはずであるから，アイヌ語と沖縄方言

には，かすかな共通性が見つかるかもしれない。

将来沖縄だけでなく，日本列島の各地域の集団に

ついて遺伝子の分布を詳しく調べることができれ

ば，二重構造説をめぐる論争により明快な解答を

与えることができるだろう。実際に，Y染色体の

DNAなどで，日本列島への古い移住のあとを示し

ている可能性のある結果が知られている。このあ

たりについて詳しくは，斎藤（2001）をご覧いた

だきたい。

V．東ユーラシア人の古代 DNA

　ごく微量のDNAからねずみ算式にDNAを増幅

する「PCR法（ポリメラーゼ連鎖反応法）」の普

及によって，従来は研究対象とはなりえなかった

生物遺体から DNA試料を得ることができるよう

になった。このような研究を「古代 DNA」と呼ぶ。

エジプトのミイラにはじまって，博物館にしか

残っていない絶滅動物の毛など，これまでさまざ

まな生物の遺体が用いられてきたが，ヒトの場合
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図 3　東アジア・東南アジア 17 集団の遺伝的近縁
関係を近隣結合法を用いて描いたもの
（Saitou et al., 1994）．

図 4　東アジアの 4人類集団の遺伝的近縁関係を近
隣結合法を用いて描いたもの（Omoto and 
Saitou, 1997）．



大部分は遺跡から出土する骨や歯が用いられる。

すでに図 1に含まれているが，ネアンデルタール

人の骨からミトコンドリア DNAの塩基配列が決

定され，現代人とは明らかに異なる系統に早くか

ら分岐していることがわかった。

　日本でも，古代 DNAの研究が行なわれている。

縄文人のミトコンドリア DNAの塩基配列数本を，

総合研究大学院大学の宝来　聰らのグループが決

定した。その後，佐賀医科大学の篠田謙一が，関

東平野の中妻貝塚から出土した 29個体の骨から

ミトコンドリア DNAの塩基配列を決定している。

縄文人から見いだされたこれらの塩基配列につい

て，DDBJのWWWを用いて他の塩基配列と同一

なのはどれなのかを調べてみた。すると，縄文人

でだけ見いだされる配列，現代日本列島人にも見

いだされる配列，アフリカ人にも同一のものがあ

る配列，インドネシア人とのみ同一である配列，

ブリヤートモンゴル人およびモンゴル人の配列と

同一であったものなど，さまざまだった。

　このような結果だけからでは，縄文人の起源に

ついて明快な結論を得ることはむずかしいが，彼

らが東ユーラシアに起源を持つ可能性は高いだろ

う。ただし，これは当然予想されることではある。

将来のさらなるデータの積み重ねが期待される。

詳しくは斎藤（2001）をご覧いただきたい。

　東京大学大学院理学系研究科の植田信太郎と筆

者と中国科学院遺伝研究所の王瀝らの日中共同研

究グループが，東アジアにおける古代 DNAの研

究で，最近興味深い結果を得ている（Wang et al., 

2000）。この研究では，500年ほどへだたった中

国のふたつの歴史時代（前漢末期と春秋戦国時代

中期）について，春秋戦国時代を通じての有力国

のひとつ「斉」の都があった臨�（山東半島の付

け根のあたりに位置する）という同じ地域の遺跡

から人骨標本を得て，ミトコンドリア DNAの塩

基配列を決定した。同じ地域から現代中国人の

DNAサンプルも得て，同一地域の 3時代（現代，

約 2000年前，約 2500年前）の比較を行なった。

残念ながら，塩基配列を決定した領域が縄文人の

場合と少し異なるので，縄文人は分析には加えら

れていない。

　図 5に示した集団の系統樹は意外な結果を示し

ている。現代の臨�集団は，現代の東アジアの集

団と遺伝的に近い関係にあるが，これは期待され

た結果である。アイヌ集団と沖縄集団がひとまと

まりになっているのも，図 2や図 4の結果と同様

である。さらに，中央アジアの各集団がこれら東

アジア集団とヨーロッパ集団との中間にくるのも，
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図 5　中国の春秋戦国時代および前漢末期の 2 集団と現代集団間の
遺伝的近縁関係を近隣結合法を用いて描いたもの（Wang et 
al., 2000）．



彼らの地理的位置とその歴史を考えれば，混血が

もたらしたものとして，納得がゆく。このように，

現代の集団には不思議はない。問題は中国の春秋

戦国時代と漢代の 2集団である。前漢末期の臨�

集団が，現代東アジアから離れて，中央アジアの

集団の中に入り込んでいる。さらに，春秋戦国時

代中期の臨�集団は，明確にヨーロッパ集団と近

い関係となっている。この集団の遺伝的近縁図に

ついても，いろいろな解釈がありえるだろうが，

当時の中国には，現在とは遺伝的にかなり異なる

人々があちこちに移り住んでいた可能性がある。

もっとも，ミトコンドリア DNAというひとつの

遺伝子だけの結果であり，また地域も限られてい

るので，中国全体にあてはまることかどうかは，

今後の研究の進展にかかっている。
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