
        

「日本列島３人類集団の遺伝的近縁性」 
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２．発表のポイント 

 ◆成 果：日本列島の３人類集団（アイヌ人、本土人、琉球人）間およびそれらと 

他の人類集団との遺伝的近縁性を確定した。 

 ◆新規性：１０１年前に提唱されたアイヌ・琉球同系説を最終的に証明し、またアイ 

ヌ集団が本土人および北方集団と遺伝子交流をしてきたことがはっきり 

した。 

 ◆社会的意義／将来の展望： 

日本列島における人類集団の遺伝的多様性を明確にすることは、人類学的 

観点のみならず、ゲノム医学にとっても大きな意義がある。将来は、これ 

ら集団間の表現型の違いとゲノムの違いを結びつけることが期待される。 

 

３．発表概要：  

国立遺伝学研究所集団遺伝研究部門（総合研究大学院大学生命科学研究科遺伝学専攻

教授兼任）の斎藤成也教授、東京大学大学院医学系研究科人類遺伝学専攻分野の徳永勝

士教授、東京大学大学院理学系研究科・理学部の尾本惠市名誉教授を中心とする研究グ

ループは、日本列島人（アイヌ人、琉球人、本土人）のゲノム解析により、現代日本列

島人は、縄文人の系統と、弥生系渡来人の系統の混血であることを支持する結果を得た。 

これまでの遺伝学的研究では、アイヌ人と沖縄人の近縁性を支持する結果はいくつか得

られていたが、決定的なものではなかった。今回、研究グループは、ヒトゲノム中の

SNP（単一塩基多型）（注１）を示す１００万塩基サイトを一挙に調べることができる

システムを用いて、アイヌ人３６個体分、琉球人３５個体分を含む日本列島人の DNA分

析を行った。 

その結果、アイヌ人と琉球人が遺伝的にもっとも近縁であり、両者の中間に位置する

本土人は、琉球人に次いでアイヌ人に近いことが示された。一方、本土人は集団として

は韓国人と同じクラスター（注２）に属することも分かった。さらに、他の３０人類集



        

団のデータとの比較より日本列島人の特異性が示された。このことは、現代日本列島に

は旧石器時代から日本列島に住む縄文人の系統と弥生系渡来人の系統が共存するとい

う、二重構造説を強く支持する。また、アイヌ人はさらに別の第三の系統（ニブヒなど

のオホーツク沿岸居住民）との遺伝子交流があり、本土人との混血と第三の系統との混

血が共存するために個体間の多様性がきわめて大きいこともわかった。 

日本列島における人類集団の遺伝的多様性を明確にすることは、人類学的観点のみなら

ず、ゲノム医学にとっても大きな意義がある。将来は、これら集団間の表現型の違いと

ゲノムの違いを結びつけることが期待される。 

 

４．発表内容：  

日本列島は南北４０００ｋｍ以上にわたっており、３万年以上前から人間が居住して 

きた考古学的・人類学的証拠がある。現在は北から順にアイヌ人、本土人、琉球人とい

う３人類集団が分布している。これらの人々の起源と成立については、以前からいろい

ろな説があったが、ベルツ（注３）のアイヌ・沖縄同系説に端を発し、鳥居龍蔵や金関

丈夫らが提唱した混血説の流れをくむ二重構造モデルが現在の定説である。これによれ

ば、日本列島に最初に移住し縄文人を形成したのは、東南アジアに住んでいた古いタイ

プのアジア人集団の子孫である。その後、縄文時代から弥生時代に変遷するころに，北

東アジアに居住していた人々の一派が日本列島に渡来してきた。彼らは極端な寒冷地に

住んでいたために、寒冷適応を経て、顔などの形態が縄文人とは異なっている。この新

しいタイプの人々（弥生時代以降の渡来人）は、北部九州に始まって、本州の日本海沿

岸、近畿地方に移住を重ね、先住民である縄文人の子孫と混血をくりかえした。ところ

が、北海道にいた縄文人の子孫集団は、この渡来人との混血をほとんど経ず、やがてア

イヌ人集団につながっていった。沖縄を中心とする南西諸島の集団も、本土から多くの

移住があったために、北海道ほど明瞭ではないが、それでも日本列島本土に比べると縄

文人の特徴をより強く残した。 

これまでの遺伝学的研究では、アイヌ人と沖縄人の近縁性を支持する結果はいくつか 

得られていたが、決定的なものではなかった。そこで今回、徳永研究室で使用している、 

ヒトゲノム中の SNP（単一塩基多型）を示す１００万塩基サイトを一挙に調べることが 

できるシステムを用いて、アイヌ人と琉球人の DNAをあらたに調べることにした。北海 

道日高地方の平取町に居住していたアイヌ系の人々から尾本らが１９８０年代に提供 

を受けた血液から抽出した DNAサンプルについて、これまでミトコンドリア DNA、Y染 

色体、HLAの研究が行なわれてきたが、それらのうち、３６個体分を用いた。サンプル 

収集時期が３０年近く前なので、今年に入って平取町を３回訪問し、町役場のアイヌ施 

策推進課の協力を得て、アイヌ協会平取支部の方々にお会いし、これまでの研究成果と 

今回の成果について説明した。琉球人の DNAについては、琉球大学医学部の要らが数年 

前に提供を受けた３５個体分を用いた。 



        

 今回の研究では、個人を単位にした解析と集団を単位にした解析を行なった。前者に 

ついては、多変量解析の標準的な手法である主成分分析、祖先集団を仮定してそれらの 

遺伝子交流を個人ごとに推定する方法のふたつを用いて解析した結果、アイヌ人からみ

ると、彼らから地理的に大きく離れている琉球人が遺伝的にもっとも近縁であり、両者

の中間に位置する本土人は、琉球人に次いでアイヌ人に近いことが示された。また、ア

イヌ集団が本土人およびおそらく北海道よりももっと北方の人類集団と遺伝子交流を

してきたことにより、個体間の多様性がきわめて大きいことがわかった。他の３０人類

集団のデータとあわせて比較しても、日本列島人（アイヌ人、琉球人、本土人）の特異

性が示された。これは、現在の東アジア大陸部の主要な集団とは異なる遺伝的構成、お

そらく縄文人の系統を日本列島人が濃淡はあるものの受け継いできたことを示してい

る。集団を単位とした解析では、アイヌ人と琉球人が統計的にきわめて高い精度でクラ

スターを形成し、それと本土人、韓国人がそれぞれつながってゆくパターンが同様の高

い精度で支持されている。以上から、現代日本列島人は、旧石器時代から縄文時代を通

じて居住してきた縄文人の系統と、弥生時代以降を中心に日本列島に渡来してきた弥生

系渡来人の系統の混血であることがはっきりした。また、アイヌ人はこれらとはさらに

別の第三の系統（ニブヒなどのオホーツク沿岸居住民）との遺伝子交流があったことが

わかった。 

 今回決定した１００万 SNP座位のデータは、さらに詳細な研究を進める上での基盤情

報として貴重なものであり、今後は日本列島に渡来してきた祖先集団の出自の問題の探

求や、表現型の違いとゲノムの違いを結びつける研究にも貢献することが期待される。 
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７．用語解説：  

（注１）SNP（Single Nucleotide Polymorphism）： 

一塩基多型。ゲノム全域に存在する遺伝的多型のひとつ。DNA には４種類の塩基 

（A,C,G,T）があるが、塩基が置換するタイプの突然変異率はきわめて低いので、 

 大多数の SNP ではこれらのうちの２塩基が集団中に共存するタイプである。 

 

（注２）クラスター（cluster）： 

遺伝子や集団の系統樹で、複数の系統がひとつにまとまっている状態。 

 

（注３）ベルツ（Erwin von Baelz）： 

１８４９−１９１３。ドイツ人。１８７６年から１９０５年まで日本に滞在し、東京帝国

大学医学部の教官などをつとめる。日本人と結婚。１９１１年にアイヌ沖縄同系論をド

イツの雑誌に発表。 

 

 


