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摘要 自2013年东亚第一例早期现代人核DNA发布以

来, 东亚不同时间和地点人群的古基因组数据逐步涌

现, 建立起东亚10万年以来人群迁徙演化和互动交流

的复杂图景. 其中, 10余例距今1万年以上的东亚人类

古基因组数据及一系列系统性研究, 为解锁东亚旧石

器时代中晚期(距今10~1万年)人群丰富的遗传多样性

以及不同区域人群复杂的迁徙、演化和适应的历史提

供了全新而细致的观察视角. 在这一研究背景下, 本文

综合梳理了东亚自旧石器时代中晚期以来人群的重要

古基因组研究, 讨论了东亚旧石器时代中晚期古老型

人类和不同早期现代人支系的分布特点、遗传结构及

随时间的动态变化. 同时, 为更全面理解东亚古人群的

演化历史, 文章结合了古人类学、古蛋白组学、动植

物考古学和古环境学等部分跨学科的证据, 在欧亚大

时空框架下审视东亚古人群与其他地区古人群的遗传

联系和交流网络, 探讨其特定时间段或地理区域人群

在应对环境气候变化和生存挑战的适应性策略和复杂

演化机制. 此外, 针对人类演化领域所关注和长期争议

的一些重要科学问题, 结合古基因学证据和其他学科

的观点假说, 进行了综合讨论, 以期推动对不同学科观

点的整合及对人类演化过程更深入的理解和认识.

关键词 古基因组, 古老型人类, 早期现代人, 适应性基因, 二层假说

古DNA实验技术与研究方法的兴起和发展, 为人

类起源与演化研究带来诸多全新的证据和认识. 2013
年, Fu等人[1]开发古核DNA捕获技术, 得以捕获第一例

来自东亚的早期现代人核DNA(4万年前北京田园洞

人), 使得大规模研究古代人类全基因组信息成为可能,
也为东亚早期人类的遗传演化研究拉开了序幕. 随后
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10余年来, 来自东亚不同时间和地点人群的古基因组

数据逐步涌现, 截至2024年8月已有超过1100例古代人

类核基因组信息发表[2], 再加上核基因组缺失的关键区

域和时间段里的古代人类线粒体基因组信息, 逐渐建

立起东亚10万年以来多样性人群迁徙演化和互动交流

的复杂图景. 然而, 其中距今1万年以上的人类基因组

数据仍相对稀缺, 仅有11例来自于北京、黑龙江、广

西、福建地区, 另有3例来自青藏高原的古老型人类线

粒体DNA数据[3~6]. 不过, 结合欧亚其他地区同时期人

群和东亚同区域后期人群的古基因组数据, 一系列系

统性的古基因组学研究仍展示出东亚旧石器时代中晚

期(距今10~1万年)人群丰富的遗传多样性, 为了解东亚

不同区域人群在该时间段里复杂的迁徙交流活动及在

特定环境变化下的遗传演变提供了全新而细致的观察

视角, 并为探究东亚相关古老型人类和早期现代人对

当今现代人的遗传影响提供了独特的遗传学证据.
基于此, 本文将对东亚旧石器时代中晚期以来人

群的重要古基因组研究进行梳理, 结合古人类学、古

蛋白组学、动植物考古学和古环境学等部分跨学科的

证据, 阐明东亚过去古老型人类的分布和影响, 不同区

域早期现代人的遗传特点和随时间的动态变化, 以及

特定环境变化下东亚古人群的生存策略和遗传变异情

况. 此外, 在欧亚大时空框架下, 审视东亚旧石器时代

人群遗传历史的独特性和复杂性, 并依据相关数据讨

论东亚人类演化领域所关注和争议的一些重要科学问

题, 以探索古基因组学与其他学科研究假说或观点之

间的补充和鉴证.

1 东亚古老型人类的分布和影响

东亚最早的人类化石证据是来自云南元谋的直立

人牙齿化石, 距今约170万年, 旧石器时代文化遗存证

据显示人类可能在更早已经进入这一区域[7]. 此外, 华

龙洞人(距今约30万年)、许家窑人(距今约22.4~16.1万
年)、 许昌人(距今约12.5~10.5万年)等诸多中更新世晚

期或晚更新世早期人类化石的形态学研究揭示中国古

老型人类的高度多样性[8~10]. 不过, 东亚目前尚未从这

些古老的人类化石里获得相关古分子信息.
世界范围内已获得古基因组信息, 明确从遗传上

证实与现代人有显著差异的古老型人类只有尼安德特

人和丹尼索瓦人[11,12]. 相关研究表明, 尼安德特人和丹

尼索瓦人与早期现代人曾共存并发生过基因交流, 且

都对东亚当今现代人有一定遗传影响(图1)[11,12]. 因此,

这两种古老型人类在东亚是否有分布, 对当今东亚人

群有何遗传影响等问题, 一度成为学界关注的热点.

1.1 尼安德特人在东亚的分布和影响问题

欧亚大陆西部相继发现有上百例尼安德特人化石,
迄今古DNA证据可追溯到其生存的年代在距今约43~4
万年, 自欧洲西部到西伯利亚南部阿尔泰地区有广泛

分布[14~17]. 东亚地区尚未发现尼安德特人存在的确切

化石和古DNA证据. 不过, 有形态学研究认为许昌人

和许家窑人镶嵌有尼安德特人的典型形态特征, 两者

都具有尼安德特人的内耳迷路形态特点, 许昌人枕骨

上凹的特征和许家窑人的一些下颌骨、牙齿的特征也

与尼安德特人相似[18~21]. 此外, 考古学研究在内蒙古金

斯太距今约4.7~4.2万年的地层中发现有尼安德特人制

作和使用的典型莫斯特技术类型的石制品[22], 认为尼

安德特人可能在东亚北方有分布, 但有待确切的人类

化石或古遗传学证据予以确定.
虽然尼安德特人的化石仅发现于欧洲和西伯利亚,

但相关古基因组研究显示尼安德特人对所有当今欧亚

人群(包括当今东亚现代人)均有约2%的基因贡献, 结

合西伯利亚Ust’-Ishim个体所携有尼安德特人基因的

长度和分布, 表明6~5万年前走出非洲的早期现代人在

中东遭遇尼安德特人并发生基因交流, 即尼安德特人

基因的流入发生在欧洲人群和亚洲人群分化之

前[11,23,24]. 随着更多高质量尼安德特人基因组及早期现

代人与尼安德特人混血后代基因组的发布, 尼安德特

人与早期现代人基因交流的细节及对欧亚不同区域早

期和当今现代人的影响差异被进一步揭露. 欧洲保加

利亚距今约4.6~4.3万年的Bacho Kiro个体和罗马尼亚

距今约4万年的Oase1个体显示有非常近的尼安德特人

祖先, 表明距今约5~4万年在欧洲也发生过多次基因交

流事件[12,14,23,25]. 更多研究发现东亚早期现代人所含尼

安德特人基因的比例要明显低于欧洲早期现代人, 这

与欧洲发现的大量尼安德特人化石记录和多次基因交

流事件相符[26,27]. 但在约4~0.6万年前, 欧洲人群所携有

的尼安德特人基因在短期内大幅下降(约10%降至约

2%)[26,27]. 在当今欧亚人群中, 东亚人群携有尼安德特

人基因的比例比欧洲人群要高8%~24%, 这种情况被认

为与环境的负向选择作用, 或后期走出非洲的早期现

代人基因的稀释作用, 或欧亚人群分化后多次尼安德

特人的基因流入导致区域的差异, 或是新石器时代大

规模农业人群的基因流入有关. 分化后的东亚人群因
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有效种群规模较小而没有出现相似的负向自然选择,
或是没有发生现代人基因流入对其尼安德特人成分的

稀释[28~34].
尼安德特人基因在生理机能、疾病发生率、环境

适应性和认知能力等方面对当今欧亚现代人(包括东

亚现代人)形成影响. 作为更早进入并适应欧亚大陆环

境的人群, 尼安德特人的基因在帮助早期现代人适应

欧亚大陆较为寒冷的气候和抵抗病原体侵袭方面发挥

重要作用, 但随环境变化及农业化和城市化生活方式

的转变, 部分基因在现代人与新环境的互动中演化形

成新的疾病表型, 如调节营养成分流动和肝脏脂质代

谢相关的SLC16A11基因, 在史前可帮助现代人保存体

能, 而却使当今现代人有较高2型糖尿病的患病风险.
除此以外, 有些来自尼安德特人的基因可能使当今现

代人对肝硬化、红斑狼疮、局限性肠炎等疾病更加敏

感, 或是与血浆胆固醇浓度、维生素D浓度、饮食失

调、内脏脂肪累积、类风湿性关节炎、精神分裂症及

抗精神病药反应等相关联[32,35].

1.2 丹尼索瓦人在东亚的分布和影响问题

丹尼索瓦人作为仅通过古DNA信息鉴定和明确的

古老型人类, 至今仍缺乏具有鉴定价值的化石形态特

征. 综合现有人类化石和沉积物古DNA研究及相关古

蛋白研究, 表明丹尼索瓦人曾在西伯利亚和东亚有广

泛分布, 其在丹尼索瓦洞的存在时间可能早于19.5万
年, 在青藏高原的最晚生存年代到约4万年前 [36,37].

通过分析当今欧亚大陆和大洋洲人群的全基因组

数据, 研究发现丹尼索瓦人对当今大洋洲人群(约6%)、
东亚人群和美洲原住民(约0.2%)有一定比例的遗传贡

献[12,24], 证实丹尼索瓦人在不同程度上向当今现代人

的基因流入. 现今东亚人群至少经历两次不同的丹尼

索瓦人相关基因流入事件, 其中一个来源人群与阿尔

泰丹尼索瓦人(Denisova3)高度相似, 另一来源人群与

其遗传距离较远, 前者推测与现今青藏高原人群的高

原适应性基因EPAS1有关, 且应是东亚特有的丹尼索瓦

人基因流入事件, 据估计发生于约4.8万年前[38~40]. 东

亚早期现代人的基因组也表明至少有两种独立的丹尼

索瓦人遗传成分来源, 4万年前北京田园洞人和3.4万年

前蒙古国Salkhit个体携有的丹尼索瓦人基因片段与当

今亚洲人群中的丹尼索瓦人片段高度重合, 也是与阿

尔泰丹尼索瓦人(Denisova3)相似, 但在新几内亚人或

澳大利亚原住民中却不存在[41]. 该丹尼索瓦人基因流

入事件据估计发生在这些个体生活年代前推1万年前

(即距今约5~4.6万年), 这一时间也为丹尼索瓦人可能

在东亚的最晚生存年代提供了重要线索[41].
鉴于东亚现代人携有丹尼索瓦人基因的情况, 有

关丹尼索瓦人在东亚的时空分布问题, 长期以来一直

是国内外古人类学、古遗传学等学者争论的焦点 .
2020年以前, 所有丹尼索瓦人的古DNA信息均来自丹

尼索瓦洞穴, 包括1根指骨(Denisova3)、3颗臼齿(Deni-
sova2, Denisova4, Denisova8)、1块顶骨碎片(Deniso-
va13)和不同地层沉积物里获得的基因组数据, 明确有

早期和晚期两个丹尼索瓦人支系在该洞穴生活

过[12,42~46]. 基于这些化石碎片有限的形态特征, 有部分

学者推测东亚地区的诸多古老型人类化石, 如夏河人、

澎湖人、许家窑人、许昌人等可能与丹尼索瓦人有关,
但因缺乏可关联的遗传学证据而难以确定[47].

近年来, 有关青藏高原人类化石和沉积物的一系

列古遗传学研究, 为解决丹尼索瓦人在东亚的分布和

影响问题带来新进展. 2019年, Chen等人[47]依据夏河

人蛋白质序列的一个氨基酸突变, 将其与丹尼索瓦人

联系在一起, 认为丹尼索瓦人在约16万年前曾在青藏

高原活动. 2020年, Zhang等人[6]从青藏高原白石崖溶

洞多个地层的沉积物中鉴定并识别出丹尼索瓦人的线

粒体DNA, 以更加确切的基因证据证实丹尼索瓦人在

丹尼索瓦洞以外有所分布, 揭示该古老型人类在约

10~4.5万年前曾长期生活在青藏高原, 且与丹尼索瓦

洞的晚期丹尼索瓦人(Denisova3和Denisova4)有更加紧

密的遗传联系. 2024年, Xia等人[37,48]再次依据夏河人

肋骨化石的氨基酸序列鉴定出一例丹尼索瓦人, 而该

肋骨化石的直接测年结果为距今4.2万年, 这将丹尼索

瓦人在青藏高原上生存时间下探至距今约4.2万年. 结

合青藏高原腹地尼阿底遗址发现的早期现代人约4~3
万年前在此活动的旧石器考古证据, 早期现代人和丹

尼索瓦人在青藏高原上的生存时间很可能有所重叠,
这为相关人群之间的遗传交流提供了可能, 而白石崖

溶洞(3280 masl)相较于丹尼索瓦洞(670 masl)更高的海

拔及两地的遥远距离, 也为进一步探究丹尼索瓦人的

迁徙扩散路径和高海拔环境适应能力提供了重要线索.
此外, 白石崖溶洞沉积物古DNA鉴定的动物种属和大

量出土动物骨骼化石的古蛋白研究也相互印证, 揭示

披毛犀、斑鬣狗等已灭绝动物及野牦牛、藏原羚、野

马等高原动物的分布, 部分动物骨骼还显示有人为加

工痕迹, 反映出青藏高原上丹尼索瓦人的动物资源利
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用情况和生存策略[6,37].
另有研究表明, 丹尼索瓦人的基因流入在环境适

应性方面对当今东亚现代人有着重要的影响. 现今生

活在青藏高原上的人群具有很好的高原适应能力, 这

与其人群中普遍存在可能来自丹尼索瓦人的低氧诱导

因子EPAS1基因直接相关. EPAS1基因可编码能够刺激

产生红细胞和提高血液中血红蛋白含量的转录因子

HIF2α, 促使呼吸频率加快, 且更有效地合成一氧化氮

以扩张血管内径, 让青藏高原人群更好地适应高原的

低氧环境[49]. Wang等人[50,51]通过对青藏高原古人群的

核基因组研究, 发现青藏高原自5100年来人群共享一

种独特的高原遗传成分, 而具有高海拔适应性的EPAS1
基因类型至少在5100年前已出现在高原东北部的宗日

人群之中, 在4400年前已出现在近4500 m的超高海拔

地区. 但这些古人群显示并不含有额外的丹尼索瓦人

遗传成分, 这说明EPAS1基因并非直接来自丹尼索瓦古

人类, 而可能来自某个中间人群(现代人群), 可能是这

些青藏高原古人群共同的祖先人群[50]. 过去3000年里,
高海拔适应EPAS1基因类型在青藏高原人群中的分布

频率迅速升高(从36%升至86%), 表明EPAS1基因频率

的上升可能是受到强烈的正向选择, 以帮助青藏高原

人群适应高原环境[50].

2 东亚早期现代人的遗传多样性

相对于古老型人类来说, 东亚获得的早期现代人

基因组数据更加丰富. 现有数据表明, 旧石器时代晚期

(距今4.5~1万年)的东亚大陆曾生存着多种早期现代人

支系: 部分指向现已消逝的人群, 对现今欧亚人群并无

直接遗传贡献, 如以4万年前田园洞人为代表、广泛分

布在欧亚大陆东部的古东亚人, 以1.1万年前隆林人为

代表, 生活在东亚南部的广西本地古老人群; 部分是欧

亚大陆东西部古人群混合的后代, 对现今欧亚人群有

部分遗传贡献, 如以蒙古国Salkhit个体为代表的人群;
部分则是现今东亚与东南亚人群的重要祖源群体, 在

现今欧亚人群遗传结构的形成过程中发挥重要作用,
如以1.9万年前黑龙江AR19K个体为代表的东亚古北

方人群, 以1.2万年福建奇和洞3号个体为代表的东亚古

南方人群. 这些多样化早期现代人支系的演化特点, 表
明欧亚大陆在旧石器时代晚期有着非常复杂的人群迁

徙分化和互动交流历史(图1).

2.1 遗传学意义上古东亚人的出现

现代人在东亚的出现时间和演化模式, 一直是东

亚人类演化研究重点关注的科学问题. 2010年以前, 北
京田园洞人(距今4万年)一直被认为是东亚最早的现代

人[52]. 随着广西崇左智人洞下颌骨(距今约10万年, 具

有明显现代人特征)和湖南省道县福岩洞人类牙齿(距
今12~8年, 具有完全现代人特征)化石的发现, 相关形

态学研究表明现代人在10万年前或更早已出现在东亚

大陆[53~55]. 虽然化石证据和形态学研究为现代人在东

亚出现的时间提供了关键线索, 但要厘清相关个体在

欧亚早期现代人谱系中的位置, 仍需获得其遗传学信

息来予以确定.
欧亚大陆现已发表的早期现代人基因组数据显示,

距今4万年前后在北亚和欧洲存在着尚未出现明显地

域分化(即从非洲扩散到欧亚大陆后, 尚未分化为欧洲

或亚洲人群)的早期现代群体, 部分对后期欧亚人群产

生影响(如保加利亚4.5万年前的Bacho Kiro个体[25], 部

分对当今现代人无实质遗传贡献(如西伯利亚约4.5万
年前的Ust’-Ishim个体、捷克约4.5万年前的Zlatý kůň
个体和罗马尼亚约4万年前的Oase1个体[23,56]; 同时也

存在着欧亚东西部人群分离后形成的人群, 如俄罗斯

约3.6万年前的Kostenki14和比利时约3.5万年前的

Goyet Q116-1个体为代表的遗传学意义上的古欧洲人,
较之欧亚其他人群, 他们显示与现今欧洲人群有更近

的遗传联系(图1)[26,57].
而在东亚, 距今4万年前后有古基因组数据的早期

现代人有北京田园洞人(距今4万年)、蒙古国Salkhit个
体 (距今3.4万年 )和黑龙江AR33K个体 (距今3.3万
年)[3,4,41]. 其中, 北京田园洞人和黑龙江AR33K个体遗

传成分相似, 他们相比古欧洲人群和现今欧洲人群来

说, 与东亚人群和美洲原住民有更近的亲缘关系; 且多

种遗传分析显示他们处在所有东亚现代人演化支系的

基部位置, 是遗传学意义上的古东亚人(Basal East
Asians). 可见, 最早的遗传学意义上的东亚现代人谱系

在4万年前已经出现,这也说明欧亚人群分化的时间(欧
洲人群和亚洲人群的分离时间)要早于4万年前[3].

东亚这些早期现代人之间及与欧亚大陆其他人群

的遗传关系, 进一步揭示出东亚旧石器时代晚期人群

遗传历史的复杂性及欧亚大陆史前不同人群扩散交流

的普遍性. 北京田园洞人与比利时Goyet Q116-1个体显

示共享有部分等位基因, 且两者的联系是因Bacho Kiro
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个体相关人群与田园洞人和Goyet Q116-1个体相关人

群均发生过基因交流的结果[3,25]. 同时, 相较于其他美

洲原住民,北京田园洞人与苏鲁人(Suruí)和卡利吉亚纳

人(Karitiana)有更近的遗传联系, 表明美洲原住民可能

由两种或更多不同的亚洲祖先人群繁衍而来, 其中一

种可能与田园洞人存在联系[3]. 虽然北京田园洞人和

黑龙江AR33K个体的遗传相似性很高, 但AR33K并未

显示出同田园洞人一样与GoyetQ116-1和某些美洲原

住民的特殊联系[4].
蒙古国Salkhit个体和北京田园洞人一样, 相较于欧

亚西部人群而言, 与欧亚东部人群及美洲原住民有更

近的遗传联系[41]. 不同的是, 蒙古国Salkhit个体与现今

欧洲人群及以Yana个体为代表的约3.16万年前的古西

伯利亚北部人群(Ancient North Siberians, 具有约71%
欧亚西部人群祖源成分和29%欧亚东部人群祖源成分

的独立人群, 对后期以贝加尔湖约2.4万年前Mal’ta-1个
体为代表的古北欧亚人群有直接遗传贡献)共享有更

多等位基因[41]. 进一步研究显示, 蒙古国Salkhit个体携

有约75%田园洞人相关的祖源成分和约25%Yana人群

相关的祖源成分. 这说明欧亚东西部人群在分离之后,
仍存在欧亚西部人群祖源成分向东亚早期现代人的流

入[41].
欧亚大陆这些早期现代人之间的遗传关系, 揭示

至少在约4~3万年前, 田园洞人相关人群(古东亚人, Ba-
sal East Asians)曾广泛分布在欧亚大陆东部, 部分人群

在蒙古国与Yana相关人群发生基因交流, 部分在黑龙

江流域保持独立性; 此外, 揭示欧亚大陆在这一时期已

形成复杂的人群结构与迁徙交流网络[3,4,25,41].

2.2 东亚南北方重要祖源群体的形成

当今东亚和东南亚人群的祖先人群可追溯至约1.9
万年前的黑龙江流域人群(AR19K). 该人群相比于北京

田园洞人和黑龙江AR33K个体而言, 与当今东亚人群

有更近的遗传关系. 东亚旧石器时代晚期至新石器时

代人群的古基因组数据和研究显示, 自青藏高原至黄

河流域, 再延伸到黑龙江流域和西伯利亚东部草原约

1.4万年以来的人群都发现有东亚北方人群相关祖源成

分; 而从福建沿海到毗邻岛屿约1.2万年来的人群则发

现有东亚南方人群相关祖源成分, 且部分祖源成分扩

散至广西、东南亚和太平洋岛屿[4,5,50,58~61](图2). 这表

明东亚在旧石器时代晚期已在南北两地分化形成两种

不同的谱系人群(东亚古北方人群和东亚古南方人群).

图 1 古老型人类与早期现代人的群体历史示意图(修改自Liu等人[13])
Figure 1 Overview of the population history of archaic humans and early modern humans (modified from Liu et al.[13])
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进一步分析显示, 黑龙江1.9万年前的AR19K个体处在

东亚北方谱系的基部位置, 被认为是最早的东亚古北

方人群; 而福建1.2万年前的奇和洞3号个体处在东亚

南方谱系的基部位置, 被认为最早的东亚古南方人群.
这表明东亚人群的南北遗传差异和分化格局早在1.9万
年前已经形成[4,5,58].

东亚北方人群相关祖源成分的发现, 为探究黑龙

江流域人群的遗传结构和美洲原住民的起源提供了重

要线索. 此前有鬼门洞人群的古基因组研究表明黑龙

江流域自8000年以来的人群在遗传上保持连续, 而黑

龙江约1.4万年前AR14K及约12000~6300年前的AR13-
10K、ARpost9K、AR9.2K_o等后期个体基因组的分

析将黑龙江区域人群的遗传连续性往前推到至少1.4万
年前[4]. 考古学研究发现, 黑龙江流域早在约1.5万年前

出现陶器和玉器, 表明该地区文化的连续性, 古基因组

研究在此与考古学发现相吻合[4,64]. 此外, 古基因组数

据表明, 俄罗斯贝加尔湖地区约1.4万年前的UKY个体

和远东地区约9800年前Kolyma1个体为代表的古西伯

利亚人群(Ancient Paleo-Siberians), 是在美洲以外与美

洲原住民关系最近的人群, 而通过人群混合结构分析,
UKY个体和Kolyma1个体可被模拟为AR14K个体和

USR1(约1.1万年前的古白令人)个体遗传成分的混合,
由此以AR14K为代表的东亚古北方人群很可能是古西

伯利亚人群所携有东亚祖源成分的最近来源, 这也说

明东亚古北方人群很可能与古西伯利亚人群相关祖先

人群发生过基因交流[4](图2).
东亚南方人群相关祖源成分的发现, 则为探究南

岛语系人群的起源提供了关键遗传学证据, 并对有关

东亚和东南亚祖先人群来源的“二层假说”提出挑战.
基于头骨形态学提出的“二层假说”认为我国东南沿海

新石器时代及以前(距今4500及以前)人群, 如旧石器时

代晚期至新石器时代的福建奇和洞人 (距今约

12000~8400年)和台湾亮岛人(距今约8400~7600年), 从

头骨特征和生存年代来看应属于“第一层”狩猎采集人

群, 在“第二层”农业人群扩张时被取代[5,58,65]. 而古基

因组证据显示以福建奇和洞人和台湾亮岛人为代表的

东亚古南方人群实质并不含有明显属于“第一层”人群

的遗传信息, 反而与现今东亚人群、南岛语系人群有

图 2 欧亚大陆东部距今1万年前后人群分布与迁徙演化示意图(修改自Zhang等人[62,63])
Figure 2 Schematic illustrating the population distribution, migration and evolution in eastern Eurasia around 10000 years ago(modified from Zhang
et al.[62,63])
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着直接而延续的关系, 由此对“二层假说”予以修正[5,58].
此外, 相比于现今东亚人群, 东亚古南方人群与太平洋

西南部岛屿上典型的早期南岛语系人群(距今约3000
年的瓦努阿图人群)及以台湾岛阿美族、泰雅族为代

表的现今南岛语系人群因高度的遗传相似性而聚类在

一起, 明确其人群的同源性可追溯至1.2万年前[5,58]. 线

粒体基因组分析也显示福建奇和洞3号个体处在南岛

语系人群所属单倍群E的根部位置, 这些结果均从遗传

学角度支持了南岛语系人群相关祖先人群与东亚南方

大陆古人群直接相关[66](图2).

2.3 广西本地古老人群的分化

在东亚和东南亚交汇处, 约1.1万年前的广西隆林

人的采样和研究得以观察到一个此前未知的早期现代

人支系(广西本地古老人群)[5]. 有形态学研究认为广西

隆林人呈现出古老型人类与早期现代人混合的特征,
推测是两者混合的后代, 但古基因组证据显示她已处

在亚洲人群的变异范围, 且所携有尼安德特人或丹尼

索瓦人的含量并不高于其他现代人[5,67,68]. 研究表明,
广西隆林人携有一种深度分化的东亚古老人群祖源成

分, 她在东亚南北方人群分离之前已经分化, 但并没有

北京田园洞人和东南亚和平文化人群(以8000~4400年
前老挝和马来西亚Hòabìnhian个体为代表)古老. 在深

度分化的亚洲古老人群中, 广西隆林人和日本绳文文

化人群(以8000~3000年前日本Jōmon个体为代表)有更

近的遗传联系, 表明两者遗传分化的时间相近, 不过不

同的是广西隆林人并未与东亚其他古人群形成地理隔

离, 却形成了深度分化的特点; 绳文文化人群也并未像

广西隆林人那样对现今人群无影响, 而是与现今日本

人群存在遗传联系.
虽然广西隆林人的祖源成分在当今现代人中已不

复存在, 却与东南亚和平文化人群、东亚古南方人群

相关祖源成分一起, 以混合形式在广西持续影响至至

少6400年前. 此前距今约4000年东南亚农业人群的古

基因组证据证实中国南部农业人群在新石器时代晚期

向东南亚的基因流入, 农业的传播被认为是东亚南方

向东南亚地区人口扩张和混合的主要动力. 而广西距

今9000~6400年的混合人群(独山洞人和宝剑山人)的基

因组数据表明, 两地人群之间在农业大规模传播以前

已存在基因交流(图2). 不过, 和平文化人群是原本生

活在东亚南方, 还是早在约8300年前从东南亚扩散至

南方, 还有待更多的证据和研究.

3 东亚末次盛冰期前后人群的遗传变化

距今2.65~1.9万年前, 全球出现强烈降温事件, 地

质学上称为末次冰盛期. 该时段里极端寒冷干旱的气

候环境为当时的人类带来严峻的生存挑战. 欧亚大陆

上不同的现代人支系或是走向灭绝, 或是为寻求适宜

的栖息地而不断进行扩散和交流, 由而可能带来人群

遗传多样性的显著下降和群体结构的颠覆性改变, 如

有研究发现末次盛冰期的气候变化对欧洲人群的迁徙

活动和种群规模构成影响[26].
在东亚, 目前尚未获得末次盛冰期期间人群的古

基因组数据, 但基于末次盛冰期之前和之后人群的古

基因组数据, 已能观察到该时段前后东亚北方人群遗

传结构的明显变化. 在末次盛冰期前, 北京田园洞人相

关人群曾广泛分布在欧亚大陆东部, 并与其他人群发

生互动交流, 而到末次盛冰期末, 田园洞人相关人群遗

传成分在距今约1.9万年以后的东亚北部人群中却没有

发现, 表明田园洞人相关人群可能却大范围消失, 最早

的适应寒冷气候的东亚古北方人群此时已经在黑龙江

出现, 这说明东亚北方人群可能在末次盛冰期发生了

更替[4].
末次盛冰期气候对东亚人群的遗传影响, 还体现

东亚人特有适应性基因的变异上. 研究发现, 东亚人群

区别于欧洲人群的典型体征, 如更粗的毛发、更密的

乳腺分支、更多的汗腺和铲形门齿等, 与其EDAR 基

因的一个突变(EDAR基因V370A突变)有关[69,70]. 关于

该基因突变的出现时间和选择机制有两种假说: 一种

认为在距今约2万年左右的低紫外线环境中, 该突变使

乳腺分支增多, 因通过哺乳为婴儿提供更多的维生素D
和脂肪, 增加婴儿的存活率而受到正向选择[71]; 一种则

认为在距今约3万年左右的温暖潮湿气候中, 该突变使

汗腺增多, 因调节出汗, 更容易散热而受到正向选

择[72]. 有现代遗传学研究利用当今现代人的基因组, 估
算出EDAR基因V370A的突变时间在距今约1.14万年

(置信区间在距今约4300~43700年)[73].为获得更直接的

证据, 古基因组研究通过计算EDAR基因V370A突变在

东亚古人群中的分布频率和变化, 发现该突变出现在

除田园洞人及末次盛冰期前的AR33K个体以外的所有

已知的东亚古代人群之中, 且其突变率在末次盛冰期

快结束或之后不久的时间里可能升高, 表明该突变至

少在末次盛冰期末(1.9万年前)已经在东亚古北方人群

中出现, 由此支持了第二种假说所认为该突变受到末
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次盛冰期末低紫外线环境选择的观点.
末次盛冰期结束后, 地球进入快速升温期, 欧亚大

陆的气候环境趋于平稳, 人群活动更加频繁起来. 在末

次盛冰期末已分化形成的东亚南方和北方谱系人群,
自约1.9万年以来相对连续演化, 且随着旧、新石器过

渡带来的生业模式改变, 南北两地人群开始发生双向

的基因融合, 交流和互动不断增强, 后期以古北方人群

的影响更为显著, 由此塑造形成当今东亚现代人的遗

传结构. 在这一过程中, 东亚南北方古人群还通过沿海

和内陆通道与西伯利亚、东南亚、太平洋岛屿等其他

周边地区古人群发生广泛的互动交流, 对不同语系人

群的形成发挥重要作用.
东亚南方目前尚未获得末次盛冰期及之前人群的

古基因组数据, 迄今该区域测序到的最古老个体包括

约1.2万年前的福建奇和洞人和约1.1万年前的广西隆

林人, 结合线粒体基因组研究在云南发现的一个新线

粒体单倍群M61+5582的深度支系(约7100年前的云南

兴义人), 及在贵州发现的一个与广西隆林人同属M71
单倍群的早期支系(约1.1万年的贵州清水苑大洞人),
可以看到在末次盛冰期后, 东亚南方仍分布着一些较

古老的现代人支系[5,74,75]. 可以推知, 东亚南方作为末

次盛冰期较适宜人类生存的生态栖息地, 一些古老人

类支系的遗传多样性仍保留下来, 构建了该区域史前

人群复杂的遗传面貌. 因此, 对东亚南方开展更广泛的

采样和研究, 将帮助更全面了解东亚早期现代人丰富

的遗传多样性和复杂的迁徙演化历史.

4 讨论与展望

现有东亚距今10~1万年人群的古基因组研究展示

出东亚在旧石器时代中晚期人群的遗传多样性及与欧

亚大陆其他地区人群之间此前未知的遗传联系, 为解

决丹尼索瓦人的时空分布、欧亚东西部人群的分化时

间与迁徙交流模式、极端气候下东亚人群的遗传结构

变化、美洲原住民的东亚祖源成分与南岛语系人群的

来源等学界长期存疑或有所争议的科学问题带来新的

证据和认识. 然而, 因该时段人类样本的相对稀缺和相

关古基因组数据的相对匮乏, 仍有许多谜题尚未可知,
如旧石器时代中晚期还有哪些早期现代人支系和古老

型人类? 彼此间是否存在互动和交流? 青藏高原上的

丹尼索瓦人是迁徙而来还是原本就生存在东亚? 东亚

末次盛冰期阶段人群的遗传结构和适应性演化机制是

怎样的? 南北方人群分化的具体时间和驱动因素又是

什么? 这一系列问题仍有待更多的研究来予以解答.
此外, 要更全面了解相关人群的生存面貌, 或是从更长

时间尺度来探究东亚古人群的演化历史, 还需要获得

更多元的证据, 而当前古遗传学领域更多新兴研究方

向的出现及跨学科领域技术的交叉运用, 为探索相关

问题提供了突破的可能.
沉积物古DNA研究和古蛋白组学研究的发展, 便

极大拓展了化石古基因组研究的材料范围和时空轴线,
使得从并无化石出土的重要旧石器时代人类遗址追踪

可能存在的古人类DNA, 也使得从无法检测到古DNA
的人类遗骸化石里获取相关人群的遗传信息成为可能.
对人类古基因组数据更精细深入的挖掘, 亦为了解相

关人群的社会组织方式开辟新的思路. 当前人类古基

因组学研究仍倾向于用多个体的基因组信息来解读各

自代表人群的遗传成分, 分析他们与其他不同时间段

或地理区域人群的遗传联系和差异, 从而探究这些人

群的演化历史, 即探究他们如何形成、迁徙和交流及

在环境气候或生活方式转变背景下发生变化的过程.
然而, 随着古基因组数据质量和复杂度不断提升, 研究

的视角开始转向更加精细、细节的问题探索, 如聚焦

分析单一大型遗址的个体间亲缘关系和复杂社会结构,
在关注现代人与古老型人类的基因交流以外探究相关

群体的家庭结构和社交方式等. 古微生物组学和更深

入的同位素分析, 还推动了对古代人类生活相关的饮

食、疾病和生态环境的研究, 甚至可追踪其相关人群

的迁徙活动等等. 技术的进步, 让从各种不同的人类遗

存或文化遗存中提取更加多样化的古分子证据成为可

能, 以更多维的视角重塑过去人类的迁徙、演化和适

应. 古遗传学与考古学、古人类学、古环境学、多组

学、计算机科学等更多学科的深度融合, 也成为领域

重要的发展趋势, 多学科数据和证据的关联、补充和

印证, 将有助于更全面剖析人类历史的不同侧面, 带来

更多新的见解. 与其他领域一样, 人工智能正在以多种

形式进入古遗传学领域, 为领域注入创新的活力.
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Ancient genomics has evolved into a powerful tool for investigating human origins and evolution, bringing many new
insights and evidence into the migrations, interactions, and adaptive processes in response to environmental and cultural
changes of past human populations worldwide. The first nuclear DNA of early modern humans from East Asia was
released in 2013. Through an ancient nuclear DNA capture technique developed by Fu et al., the minuscule quantity of
endogenous DNA present in the 40000-year-old Tianyuan specimen was successfully captured and enriched. This capture
technique has made it possible to conduct genome-wide research on ancient humans across large time scales and
geographical areas, including the past populations of East Asia. Ancient genomic data from populations across different
key periods and locations in East Asia have gradually emerged, charting a complex picture of population migration,
evolution, and interactions over the past hundred thousand years. As of August 2024, data from more than 1100 nuclear
genomes and thousands of mitochondrial genomes of archaic hominins and modern humans have been generated. Since the
release of the first nuclear DNA of early East Asians in 2013, ancient genomic data from populations across different
periods and locations in East Asia have gradually emerged, charting a complex picture of population migration, evolution,
and interactions over the past hundred thousand years.
However, Paleolithic human genomes representing this region are minimal, as there are only two nuclear genomes older

than 30000 years before present (BP), 11 nuclear genomes dated between 30000 to 10000 years BP, and three
mitochondrial genomes dated between 100000 to 45000 years BP extracted from sediments. Among these, more than a
dozen ancient human genomes dating back over 10000 years, along with a series of systematic genomic studies, have
brought new insights into the rich genetic diversity of East Asian populations during the middle and late Paleolithic period
(100 ka to 10 ka) and their intricate evolutionary histories, opening new perspectives for investigating how population
history shapes the genetic makeup and adaptative traits of humans today. Meanwhile, these genomes have provided
significant evidence for addressing some long-standing academic debates, such as the Denisovan’s spatiotemporal
distribution, the differentiation and interactions between early eastern and western Eurasians, the genetic adaptation of
early East Asians to extreme climates, as well as the genetic origins of Native Americans and Austronesians.
Based on this, this review will systematically summarize the ancient genomic studies of East Asian populations since the

middle and late Paleolithic period. It will combine some interdisciplinary evidence from paleoanthropology, ancient
proteomics, animal and plant archaeology, and paleoenvironmental studies to investigate, within a broader Eurasian
spatiotemporal framework, the archaic hominins’ (Neanderthals and Denisovans) distribution and impacts in East Asia, the
early modern humans’ different genetic features, and their dynamic changes over time and genetic links to other ancient or
present-day populations across Eurasia, as well as the populations’ survival strategies of populations and response of
genetic variations under to specific environmental changes. These different research areas will highlight the distinct and
complex features of the population histories in East Asia, which is home to independent origins of agriculture and animal
domestication, several large language families, and examples of adaptation to unique environments, and elucidate the
interwoven communication networks across the Eurasian continent. Furthermore, this review will discuss some critical
scientific issues and controversies mentioned above in the field of human evolution in East Asia, exploring and
investigating the complementarity or validation concordance between ancient genomic findings and hypotheses posed by
scientists from other fields.

ancient genome, archaic hominin, early modern human, adaptive gene, two-layer hypothesis
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