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中国人群基因频率的主成分分析
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摘要    对中国人群中 38个基因座的 130个等位基因的频率进行了主成分分析, 绘制
了主成分分布地图和主成分综合地图. 结果显示, 汉族人群的第 1 主成分分布反映了

南方蒙古人种与北方蒙古人种间遗传结构差异的梯度变化, 而其第 2 主成分分布则反

映了蒙古人种与高加索人种间的基因流动. 中国少数民族人群的第 1 主成分分布与汉

族中的第 2 主成分相似, 而第 2 主成分分布则与汉族中的第 1 主成分相似. 当将中国

汉族与少数民族的基因频率放在一起分析时, 所得出的主成分分布基本上与少数民族

的相似. 中国人群基因频率的第 3, 4 主成分的分布则可能反映了古代某些地区人口骤

增而向外扩展的历史事件. 中国人群基因频率主成分综合地图明显地显示出: 在亚洲

的南 北方蒙古人种间有一明显的分界线 长江. 猜测: 如果中国现代人确实起源

于非洲, 则南 北方蒙古人种的祖先在进入亚洲以前已经分开, 南方蒙古人种的祖先

自非洲或中东沿海岸向东迁徙 扩展 直至东南亚, 然后折向北, 至华南, 再直至长江,

甚至可能有一段时间曾占据过长江以北的一些地区. 北方蒙古人种的祖先则在帕米尔

以北地区自西向东, 直至东北亚, 再扩展至美洲 日本等地, 同时向南, 直至长江. 在

近二三千年内, 北方蒙古人种才不断向长江以南扩展 渗透.

关键词    中国人群  基因频率  主成分分析

人群遗传结构的差异, 实质上是基因频率的差异 . 分析人群基因频率的地理分布 , 有助

于了解人口迁移 人群融合 自然选择 漂变 地理和社会隔离 突变等对人类微进化的影

响, 有助于了解现代人的起源与扩展.

在中国人群的基因频率方面, 目前已积累了较多的数据, 可以研究其地理分布 . 但是各

个基因在各个人群中的频率分布变化十分复杂, 很难看出目前各基因频率地理分布的总趋势

与造成这种分布的原因或事件.

主成分分析对于解决上述困难很有帮助. 它是 Hotelling 于 1933 年首先提出来的 , Rao

(1948)首先将它应用于人体测量学数据的分析, Cavalli-Sforza 和 Edwards 于 1949 年首先将它

应用于人类基因频率的分析.
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本文采用人类基因频率地理分析的软件 Genography[1]对中国人群 38 个基因座上 130 个

等位基因的频率进行了主成分分析, 并绘制了主成分分布地图与综合地图.

1  材料与方法

进行基因频率主成分分析的基因座共 38 个, 与计算中国人群间的遗传距离[2]时所用的相

同, 它们是 ABO, MNSs, Rh, P, Diego, Duffy, Kell, Kidd, Lewis, Lutheran 等红细胞血型, 白细

胞抗原系统中的 HLA(A, B, C, D) , 酸性磷酸酶 腺苷脱氨酶 腺苷酸激酶 酯酶 D 葡萄糖

-6-磷酸脱氢酶 谷丙转氨酶 乙二醛酶 葡萄糖磷酸变位酶-1 磷酸葡萄糖酸脱氢酶等红细

胞酶, α-抗胰蛋白酶 补体第 2, 3, 4, 6, 7组分 备解素因子 B 维生素 D结合蛋白 结合珠

蛋白 免疫球蛋白 Gm 因子与 Km 因子 转铁蛋白等血清蛋白质, 以及血型分泌型 苯硫脲

味盲和耵聍类型等. 其中 MNSs与 Rh都以 1个基因座来对待, 而以各单倍型频率作为基因频

率. 对每一套(一个基因座上一个人群的基因频率算一套)数据先进行χ2 分析, 不符合 Hardy-

Weinberg定律者剔除不用.

不同研究者对同一经纬度的同一民族 同一基因座所报道的基因频率数据, 用加权法进

行合并.

中国的汉族人群共有 704 套数据可供分析. 在中国 55 个少数民族[3]中共有 1 190 套数据

可供分析.

在将汉族与少数民族放在一起进行分析时, 同一经纬度不同民族在同一基因座上的基因

频率也以加权法先进行合并, 共有 1 606套数据可供分析.

我们一共利用了 600 多篇文献中的基因频率数据, 由于文献太多, 无法在参考文献中一

一列出, 故从略.

主成分分析的原理与方法参见文献[1].

2  结果

2.1  汉族

汉族的第 1 主成分的方差占总方差的 32.9%, 即包含了基因频率总变量的 1/3 左右的信

息量, 其地理分布明显地显示出从东北向西, 而主要是向南的梯度变化. 可以认为, 它反映了

北方蒙古人种与南方蒙古人种间遗传结构的差异 . 值得注意的是在长江以北只有两个梯度 ,

说明北方地区的汉族人群间遗传结构的差异相当小. 这是容易理解的, 因为北方地区主要是

平原, 地理隔离少, 黄河冬天封冻, 可以自由行走, 而且近五千年来由战乱 灾荒所引起的大

规模人口迁移, 且迁移频繁, 所以北方各地汉族人群在遗传结构上已融合得相当均匀了. 而在

长江以南地区, 第 1 主成分和下面要谈到第 2, 3, 4 主成分分布的梯度相当密, 表明其遗传结

构变化大而剧烈. 越往南, 南方蒙古人种血缘越多, 而同时北方蒙古人种血缘越少. 南方山多,

河流多, 地理隔离要比北方严格得多, 同时由于战乱与灾荒引起的大规模的人口迁移也比北

方少. 可以看出, 在汉族中南方蒙古人种血缘成分最高的是海南 广西及广东西部(图 1(a)).

汉族人群基因频率的第 2 主成分的方差占总方差的 23.9%. 它的梯度变化是从西部向东

向南的, 差异最大的是中国西部与海南 广东两省之间(图 1(b)). 我们认为, 第 2 主成分反映

了高加索人种与蒙古人种之间的基因流动. 可见, 在汉族各地人群间, 高加索人种与蒙古人种
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间基因流动所造成的遗传结构差异只居次要地位, 而南  北方蒙古人种间的基因流动所造成

的差异却居主要地位. 这是因为, 尽管高加索人种与蒙古人种间的遗传差异要比南 北方蒙

古人种间的大得多, 可是在汉族各地人群中, 蒙古人种血缘占绝大部分, 而高加索人种的血缘

只占很少一部分, 也就是说, 高加索人种流入汉族人群的基因并不很多, 因此对各地汉族遗传

结构的影响不大.

汉族各地人群基因频率的第 3, 4主成分分别反映了 8.6%与 5.5%信息量.  在图 1(c)与(d)

上, 有一些颜色特别深或特别浅的区域, 如广东 广西与海南, 长江三角洲, 内蒙古中部 北

部与山西 宁夏, 以及四川南部等, 这些地区很可能在古代某一时期因农业 牧业比较发达, 或

图 1  汉族人群基因频率主成分分布示意图
(a) ~ (d) 分别为第 1~4主成分分布示意图
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石器 青铜器 陶器等制造比较先进, 而曾出现过人口骤增 向邻近地区扩展的情况. 由于

基因频率调查的取样地点密度并不算大, 所以这些地区的定位可能还不够精确. 而出现人口

骤增 向邻近地区扩展的年代, 则需要与考古学 人类学 语言学 历史学等其他学科的研

究结合起来, 才有可能得出结论.

2.2  少数民族

中国少数民族的基因频率主成分分布与汉族的有许多相似之处 , 这再一次证明, 各地汉

族人群中已融入了当地少数民族的大量血缘, 同时, 各地少数民族也从当地汉族吸收了相当

多的血缘[3]. 可是两者也有明显的区别, 首先是少数民族基因频率的第 1 主成分反映了高加索

人种与蒙古人种间的基因流动, 而第 2 主成分则反映了南 北方蒙古人种间的基因流动, 这

正好与汉族人群中的情况相反.

少数民族基因频率分布的第 1 主成分自西北向东 向南呈梯度变化(图 2(a)), 显然, 它是

由高加索人种与蒙古人种之间的基因流动所造成的. 从许多基因的等位基因频率及人类学性

状早已明显看出, 在中国各民族中, 西北地区少数民族中高加索人种的血缘最多. 在第 1主成

分分布地图上可看到, 西北地区少数民族处于一个极端, 而广东 广西及海南等省区少数民

族处于另一极端, 即其高加索人种血缘最少. 第 1主成分的方差为总方差的 30.1%.

少数民族基因频率分布的第 2 主成分占总方差的 18.6%, 它呈现自东北向西 主要是向

南的梯度变化. 颜色最浅的是东北, 颜色最深的是广东 广西 海南 云南, 以及福建南部. 可

以明显看出, 它和汉族人群中的第 1 主成分一样, 反映了南 北方蒙古人种间的基因流动(图
2(b)).
少数民族基因频率分布的第 3 主成分的方差占总方差的 13.6%, 整个分布地图显示出东

北与西南部灰度最浅, 而东南与西北部灰度最深(图 2(c)). 这也许是因为这些灰度最深或最浅

的地区是我国今天少数民族祖先的几个主要发源地, 在历史上曾经一度人口骤增, 向中原地

区扩展过. 这只是初步推测, 尚有待有更多的基因频率数据和其他资料, 以便作深入的分析.

少数民族基因频率分布的第 4 主成分的方差占总方差的 7.5%, 它十分明显地显示出, 是

以黄河中游为核心, 向四面扩展的(图 2(d)). 黄河中游是五千年前以炎 黄两族为核心形成的

华夏族(即汉族的祖先)的发源地, 因此, 第 4 主成分很可能反映了以华夏族为基础的汉族的基

因向四周各少数民族扩散这一历史事件.

可是在汉族的第 1~4 主成分分布图中, 却没有显示出华夏族对各地汉族基因频率的明显

影响. 出现这一结果的最可能的解释是各地汉族基因频率受当地其他人群(古代少数民族)的

影响大, 而受华夏族的影响小. 这一点也已为对全国各地汉族和少数民族人群间遗传距离的

分析所证明, 各地汉族人群与当地少数民族的遗传距离 , 平均要比各地汉族间的小, 差异显

著[2].

2.3  汉族与少数民族合在一起分析

汉族与少数民族人群的数据放在一起分析得出的全中国人群基因频率第 1~4 主成分的方

差, 分别占总方差的 30.4%, 17.2%, 12.2%及 6.0%, 这些主成分的分布地图明显地与少数民族

主成分分布地图相似(图 2, 3). 有两点主要的不同之处: 一是在反映南 北方蒙古人种间基因

流动的第 2主成分分布地图(图 3(b))上, 西北地区与东北地区的差异减小了. 这是可以理解的,

因为西北地区的汉族主要是从中国北部其他地区迁去的, 由于汉族数据的加入, 自然会使少
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数民族基因频率原第 2 主成分分布地图上西北地区与东北地区的差异减小. 二是两张第 3 主

成分分布地图虽然图形十分相似, 可是深色区与浅区相互掉换了, 全中国主成分分布地图中

的深色区相当于少数民族分布地图上的浅色区, 而其浅色区则相当于另一张图上的深色区(图

2(c) 3(c)). 这是由于制图时的技术问题造成的, 并无实质上的意义.

2.4  主成分综合图

利用我们收集的全部基因频率数据, 加上 Cavalli-Sforza 实验室原来收集的亚洲人群基因

频率数据, 绘制了亚洲人群基因频率第 1~3 主成分的综合地图. 从图版 (附本刊后, 下同)可

以显著看出, 华南南方蒙古人种居住的绿色区与东南亚等绿色区相连 , 而长江以北的北方蒙

古人种居住区呈现为紫色, 与整个西伯利亚连成一片. 只在中亚地区紫色多有蓝 绿等色调,

图 2  中国少数民族人群基因频率主成分分布示意图
(a) ~(d) 分别为第 1~4 主成分分布示意图
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而且略深, 与高加索人种居住的欧洲相连, 说明在中亚地区, 人群中高加索人种的血缘有所增

加(图版 ). 在 Cavalli-Sforza 等人所绘制的世界人群基因频率的主成分综合地图上[1], 东西伯

利亚的紫色区与美洲相连, 而印度尼西亚 菲律宾 新几内亚等的黄色区与澳大利亚相连. 从

以上叙述可以看出, 中国长江附近的南 北方蒙古人种居住区的分界线, 在世界范围内显得

何等地突出 明显.

3  讨论

3.1  南 北蒙古人种间的基因流动

尽管至少在近二三千年内, 主要是由于战乱和灾荒, 中国人口迁移的规模很大 , 可是令

图 3  中国人群基因频率主成分分布示意图
(a) ~ (d) 分别为第 1~4 主成分分布示意图
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人惊奇的是, 至今在亚洲基因频率主成分综合地图上, 南 北方蒙古人种间的界线仍非常清

楚, 基本上以长江为界. 这与应用线粒体 微卫星 Y染色体多态以及肤纹研究的结果一致[4~7].

近四五千年内, 中国人口迁移的主要方向是以黄河中 下游为中心 , 向四面扩散 , 主要

方向是向南, 在过了长江以后, 继续向南, 并向西 . 但是在史前时期 , 来自南方的南方蒙古人

种很可能曾越过长江, 在长江以北占据了一些地方, 可是后来又被北方蒙古人种赶回至长江

以南. 中国很早的历史文献就曾记载, 汉族传说中的始祖黄帝, 曾与南方苗人的领袖蚩尤大战

于河北涿鹿一带, 蚩尤战败, 率众越过长江, 居住在今鄱阳湖至洞庭湖一带[8, 9].

已有比较有力的考古学证据证明, 根据新石器时代的古人类化石的人体测量学数据进行

的聚类分析, 明显地表明, 当时已存在南 北方蒙古人种之间的差异[10]. 于是自然地产生一

个问题: 这种差异可以追溯到多远 也就是说, 南 北方蒙古人种究竟是从什么时候分开的

这就涉及到现代人的起源问题.

我们认为, 无论现代人非洲起源说和本地起源说 , 都必须对蒙古人种今天如此明显地分

为南 北两大类型这一事实作出解释.

在亚洲的基因频率主成分综合地图上可看到, 中国的南方蒙古人种分布区与东南亚等均

连成一片, 而长江以北的北方蒙古人种分布区则与广袤的西伯利亚 东北亚都连成一片, 因

此, 很可能南 北方蒙古人种早在蒙古人种发展的早期就已分开了, 而且, 如果中国的北方蒙

古人种是从中国南部逐渐扩展过去的 [4], 或者中国南方蒙古人种是从北方逐渐扩展过去的 [1],

似乎都不太可能形成他们之间今天在长江附近如此明确而显著的分界线 . 所以, 如果站在现

代人非洲起源说的立场, 则最可能的是蒙古人种的祖先由两条路线从非洲或中东到中国, 并

在长江汇合. 一条是沿着亚洲大陆南部的海岸直达南亚 东南亚, 然后往北, 直达长江, 正如

上面已提到的, 在史前时期 , 还可能曾越过长江, 到达华北的东部地区, 后来又被迫退回长江

以南; 另一条是从帕米尔高原以北地区进入今天的中国境内, 向东 向北, 直抵东北亚, 向南

直抵长江, 后又经朝鲜半岛到日本和经白令海峡到美洲.

我们并不完全否定蒙古人种现代人从一方(南方或北方)进入中国大陆的可能性 . 我们只

是认为, 从南方或北方一方进入中国大陆, 很难解释在主成分综合图上所显示出来的南 北

蒙古人种在遗传结构上如此显著而且突出的差异. 因此, 我们提出第 3 种可能性, 当然, 这也

只是一种猜测. 蒙古人种起源及迁徙的最后阐明, 尚有待积累更多的人类群体遗传学研究结

果, 也有待于更多的考古学的新发现, 特别是距今 10 万~2 万年的考古新发现, 同时还应结合

语言学 人类学 古地理学 历史学等研究成果, 才能得出正确的结论.

3.2  高加索人种与蒙古人种间的基因流动

本研究可得出两点肯定的结论:

第 1 点是高加索人种与蒙古人种间基因流动所造成的人群间遗传结构的差异, 在汉族中

只占第 2 位, 占第 1 位的是南 北方蒙古人种间基因流动所造成的差异; 而在少数民族人群

中和当少数民族与汉族人群放在一起分析时, 高加索人种与蒙古人种间基因流动所造成的差

异却居第 1位.

第 2 点是在中国境内, 高加索人种血缘成分最多的是西北部的人群 , 而成分最少的是最

南部地区, 即广东 广西与海南. 高加索人种与蒙古人种间的基因流动所造成的遗传结构梯

度变化呈自西北向东 向南, 直至中国的最南部. 这说明, 唐 宋以后到广州 泉州等地经商
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的波斯商人等所带入的高加索人种血缘甚少, 而自印度几乎没有高加索人种的血缘传入中国 ,

高加索人种血缘基本上是中国西北部向东  向南扩散的, 而且高加索人种血缘流向中国主要

可能还是在史前时代, 而不是在有了丝绸之路以后.
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