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摘要  大约 5~10 万年前, 现代人走出非洲并迁移至世界各地繁衍生息. 在这一历史迁徙过程

中, 他们面临着各种新环境的生存挑战. 随着群体遗传学信息、环境因素和表型资料等的不断

累积, 越来越多的研究发现环境因素在人类的适应性进化中起着至关重要的作用. 本文从自然

气候因素、环境中的病原体分布及食物来源等方面对人类的适应性进化进行综述, 并对今后的

研究进行展望.   
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现代人的起源一直是极具争议的话题 . 根据化

石证据、考古遗迹和当今现代人及保存于化石中的古

DNA 的遗传变异等, 科学家已经提出许多解剖学上

的现代人(anatomically modern human, AMH), 即智

人(Homo sapiens)的起源模式. 考古学及遗传学研究

提示, 智人大约于 20 万年前起源于非洲[1~3]. 随后, 

大约在 5~10 万年前走出非洲, 并迁徙至世界各地繁

衍生息[4~6]. 在历史迁徙过程中, 自然气候、食物来源

及生活方式等生存环境的改变给人类的表型产生选

择压力. 因此, 对这些环境因素的广泛适应导致了人

类形态的多样性.  

人类群体中, 形态学、皮纹学等研究发现不同民

族之间的表型存在较大差异 [7,8]; 流行病学和移民学

研究也发现不同人群对疾病的易感性有着明显的差

异[9~11]. 大量的遗传学研究发现, 表型和疾病易感性

的差异与人类遗传多态性密切相关[12,13]. 因此, 随着

上述研究领域信息的不断累积 , 研究者可以从分子

进化角度对人类的多种表型和疾病易感性展开研究. 

迄今为止, 国内外多个研究小组已经从人体表型、生

存环境和生活方式等方面对人类适应性进化进行了

大量的研究[14~20]. 本文将从自然气候(温度、紫外辐

射、日照时间、降水和湿度、空气氧饱和度)、生活

环境病原体丰度和食物来源等方面(图 1)概述近期人

类群体中环境适应性进化的研究进展、所遇到的问题

和应对策略.  

1  温度适应性进化 

在形态研究领域关于温度适应有 2 个著名法则, 

即 Bergmann 法则[21]和 Allen 法则[22]. 它们的主要观

点为, 在恒温动物中, 同种或近源异种个体之间, 随

居住环境气温的降低 , 个体的体重将随之增加以利

于产热 , 而相对体表面积将逐渐减少以降低散

热 [21,22]. 这 2 个法则也同样适用于人类群体 [17,23].  

在继 Roberts[24]的研究后, Katzmarzyk 等人[17]在对更

大样本量的人群进行形态学评估后进一步确认了人

体的体重、体重指数(body mass index, BMI)及相对坐

高(relative sitting height, RSH; 坐高/身高)与气温呈

显著负相关, 而体表面积/体重比率则与气温显著正

相关.  

除身高、体重等指标外, 外鼻孔的大小、嘴唇的 
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图 1  人类群体环境适应性进化的环境因素示意图 

厚薄和凹凸、毛发的分布也被认为与环境温度适应相

关 [25]. 外鼻孔的主要作用是对进入呼吸道的气体进

行过滤、湿润和温度调节. 因此, 外鼻孔的外扩与炎

热气候的散热、内敛与寒冷气候的保温作用相对应. 

类似地, 热带地区居民多为丰厚的凸唇型, 而寒冷地

区人群多为较薄的正唇或缩唇型. 此外, 在世界人群

中 , 毛发的形态和分布差异是鉴别人群的重要特征

之一. 总体而言, 寒冷环境下个体的毛发较温暖气候

的个体要多. 对应于气候条件, 头发的形状也可大致

分为寒冷气候的直发、中等气候的波浪卷曲发以及炎

热气候的紧致螺旋状卷曲发. 不同的毛发数量、分布

及头发类型有助于躯体的保温或者散热.  

2  紫外辐射适应性进化 

紫外辐射是指波段在 100~400 nm 之间的太阳辐

射, 分为 UVA (320~400 nm), UVB (280~320 nm)和

UVC (100~280 nm) 3 种[26]. 到达地球表面的紫外辐

射中大约有 95%的 UVA 和 5%的 UVB, UVC 不能穿过

大气层[26,27]. UVA 和 UVB 均能造成皮肤损伤至皮肤

肿瘤、DNA 损伤、叶酸降解及人体免疫抑制; 而 UVB

能促进维生素 D3 的生成[28,29]. 此外, UVA 与皮肤老化

相关, 而 UVB 与日晒后皮肤红斑相关[28]. 因此, 现有

紫外辐射的适应性研究主要集中在 UVA 和 UVB.  

人类群体中关于紫外辐射适应性进化研究最多

的是肤色和光敏感性营养物质的代谢[16,26,28]. 先前研

究发现, 肤色与纬度及紫外辐射强度之间存在关联: 

近赤道肤色较深 , 随着纬度升高 , 肤色逐渐变浅 [28]. 

这种趋势在南北半球均存在, 且同纬度时, 南半球居

民的肤色较北半球者要深 [28]. 对于人群中肤色的差

异, 进化学上认为是避免紫外辐射伤害和维生素 D3

生成需求两者之间权衡的结果 [28]. 近赤道常年紫外

辐射强, 避免辐射伤害为主要需求, 因此, 他们的肤

色总体较深 . 相反 , 在高纬度地区 UVB 辐射较弱 , 

需要居民肤色较浅以吸收足够的 UVB 来保证维生素

D3 的生成 . 而纬度介于两者之间的地区 (23°~46°), 

居民的肤色也介于前两者之间[28].  

在分子遗传学上 , 国内外研究小组也致力于寻

找经历自然选择的肤色相关基因 . 编码黑素皮质素

受体 1 的 MC1R 是最先报道与肤色及发色相关的基因, 

并在非洲群体受到较强的功能限制以保证真黑色素

的生成 [30], 而在欧洲人群中具有较高的遗传多样性

并受到正选择 [30,31]. 随后的研究发现 , 藏族人群中

MC1R 和 P 基因与其肤色相关[32]. 随着技术的发展, 

全基因组关联分析也应用于肤色相关基因的研究 , 

并发现了一些新的基因: TP53BP1 与深肤色相关的遗

传多态性在非洲人群中受到正选择[33], TYRP1, MATP, 

TYR 和 SLC24A5 与浅肤色相关的遗传多态性在高加

索人群中受到正选择[33,34]; SLC24A5, TYR, SLC45A2

与南亚人群的肤色相关[35]; ASIP和 OCA2与全球人群

的肤色相关[34].  

3  日照时间的适应性 

日照时间的长短和时相是诱导生物体昼夜及  

季节节律的主要环境因素 [36]. 人体的很多生理及发

育过程均存在昼夜及季节节律 [37]. 研究发现 , 人体

的昼夜及季节生物节律主要通过褪黑激素通路进行
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调控 [38]. 目前 , 对人体生物节律基因的进化研究很

少. 在对生物钟基因的研究中, Ciarleglio 等人 [39]发 

现 , 这些基因的等位基因频率在全球人群中的分布

存在差异 , 但是尚不能确定这种差异是否由自然选

择造成.  

近期 , 我们研究小组对褪黑激素通路的疾病易

感基因进行了系统的进化分析 . 通过对褪黑激素受

体基因(MTNR1A, MTNR1B, GPR50, NQO2, RORA 和

RORB)的系统文献检索, 得到 37 个疾病易感性候选

SNP 位点, 其中 21 个与临床表型显著相关. 应用连

锁不平衡的 Tagging 技术最后选取 9 个 SNP 进行后

续进化分析. 在全球人群中, MT2 褪黑激素受体基因

(MTNR1B)的 rs4753426 与日照时间显示了最强的关

联, T 等位基因频率在全球人群中随着日照时间增长

而增加的趋势为临界显著(r = 0.5346, P = 0.0733). 为

排除世界人群相对复杂的人群结构混杂效应的影响, 

我们在均质的中国人群中对这一关联性进行了验证, 

结果提示, rs4753426 与日照时间的关联性在中国人

群中更为显著(r = 0.8694, P = 0.0002). 因此, 该遗传

多态性可能在全球及中国人群中均经历了日照时间

的自然选择作用[40].  

4  降水的适应性 

降水也是重要的环境因素之一 . 全球降水的分

布受地理纬度、大气环流、海陆位置等因素的影响. 

此外, 在纵向地理位置上, 不同海拔的降水也呈现不

同的变化[41]. 因此, 降水量的时空分布变化, 将对生

态系统、社会生产和人类的生活产生重要影响[41~45]. 

但是目前直接对降水本身的适应性研究相对较少 , 

而主要是与温度等其他环境因素共同分析 . 现有的

研究主要集中在湿热环境中人体外观形态(如非洲的

俾格米人)、生理特征(如非洲居民的高血压)等.  

非洲、东南亚和南美热带雨林中均存在体型矮小

的采集狩猎型社会人群 [42]. 对此种体型的适应性选

择解释较多, 其中对热带雨林高温、潮湿环境的适应

就是其中一种[42,46]. 同样, 非洲炎热、潮湿的气候中

居民通过大量排汗来降温 , 这使得水盐平衡至关重

要 [43~45]. 除水盐平衡外 , 大量出汗也导致夜间血容

量不足 , 从而导致动脉张力和心肌收缩的增强 [47]. 

在走出非洲并定居于世界各地的过程中 , 环境温度

逐渐降低, 人体的需求从散热转为保暖, 水盐亲和力

及动脉、心肌收缩性的选择压力放松. 原先适应于古

代非洲炎热、潮湿气候的表型反而成了高血压的易感

性状. 目前已有 3 个研究小组分别证实了血压调控基

因 AGT, CYP3A5 和 GNB3 受到自然选择作用[18,19,48], 

其中 GNB3 基因的 825T 等位基因频率与环境降水量

显著相关[19].  

5  低压性缺氧的适应性 

低压性缺氧适应一直是人类生理学研究的热门

领域, 它的研究成果不仅有利于运动医学的发展, 也

为临床上存在慢性缺氧的重症肺部疾病患者的治疗

提供信息 [49]. 目前 , 对低压性缺氧适应的研究涉及

缺氧应答 [50~56]、能量代谢[57]、运动能力 [58,59]、孕产

过程中母婴健康[60]、心肺功能[61,62]和高山病[63,64]等, 

其中以缺氧应答研究为主.  

世代居住于高海拔的人群中, 主要存在 3 种缺氧

适应模式 , 即藏族模式 (低血红蛋白伴动脉低氧血

症)、安第斯山模式(红细胞增多伴动脉低氧血症)及埃

塞俄比亚模式(血红蛋白浓度和动脉氧饱和度均处于

海平面正常水平)[65]. 除血氧含量外, 他们在能量代

谢、呼吸等生理学方面也存在较大差异[66,67]. 迄今为

止 , 虽然研究提示上述生理学特征在不同人群具有

不同的遗传力, 但是 3 者之间具体的遗传机制尚未被

清楚阐明[66].  

近期藏族人群的一系列全基因扫描数据和安第

斯山脉人群的候选基因扫描提示了一些缺氧适应机

制的信息 . 几个研究小组均独立发现 , EPAS1 和

EGLN1 在藏族的缺氧适应中起着重要作用[50~54]并且

EPAS1 和 EGLN1 基因的遗传多态性与血红蛋白含量

显著相关 [52~54]. 上 述研究提示 , 缺氧诱导因子

(hypoxia inducible factor, HIF)通路在藏族人群的缺

氧适应中起着重要作用. 另一方面, 对安第斯山脉高

原居民的研究提示 , HIF 通路的 EGLN1 基因 [55], 

ENDRA, PRKAA1 和 NOS2A 基因[56]对该人群的缺氧

适应性具有重要作用. 因此, HIF 通路可能在不同人

群的缺氧适应中均起着重要作用.  

6  环境病原体的适应性 

研究发现, 全球气温、湿度等环境因素的差异导

致各地的病原体分布以及丰度都存在差异 [68,69]. 不

同人群传染性疾病的发病率也存在较大的差异[70~72]. 

因此 , 环境中的病原体类型及丰度可能对人类的遗

传多态性构成了选择压力.  
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为了检验这一假设 , 国内外研究小组进行了相

关研究. Prugnolle 等人[73]对全球 61 个人群的 HLAⅠ

型抗原基因的遗传多样性与居住环境中的病原体丰

度进行了关联研究, 结果验证了在 HLAⅠ型抗原基

因(尤其是 HLA-B 基因)存在病原体驱使的平衡选择

(pathogen-driven balancing selection, PDBS), 即环境

病原体丰度越大, HLAⅠ型抗原基因(尤其是 HLA-B

基因)的遗传多样性也越大. 此外, Fumagalli 等人[74]

研究发现, CD55, CD151 和 SLC14A1 等血型抗原基因

也经历了病原体的平衡选择. 随后, Fumagalli 等人[75]

进一步对 91 个白介素/白介素受体基因的病原体-遗传

多态性的系统分析也发现 IL7R 和 IL18RAP 等基因经

历了平衡选择, 且环境中的寄生虫为主要的选择压力. 

除抗原基因外, 与革兰阴性菌感染及感染性休克相关

的 TLR4 基因的 Asp299Gly 位点对疟疾感染具有保护

作用, 因此在非洲人群中具有较高频率[76].  

7  食物来源的适应性 

食物来源是人类生活中的重要环境因素之一. 自

从人类从采集狩猎型社会逐渐过渡为农耕社会, 人类

的饮食组成发生了极大的变化, 牛奶及其他乳制品、 

麦类等开始出现在人们的食物中[77]. 饮食的变化给人

类的生理和遗传组成产生很大的选择压力. 为了检验

这一假设 , 很多研究组已经开始了相关研究 . 其中 , 

乳制品和淀粉等食物的代谢研究较为深入[14,15,78].  

人类与其他哺乳类动物一样 , 在哺乳期主要靠

母乳喂养, 断奶后乳糖代谢能力也随之下降, 仅少数

人群在成年之后仍能代谢乳糖(乳糖耐受). 自农业革

命和畜牧业开展之后 , 牛奶及其他乳制品才逐渐成

为人们饮食的重要组成部分 [79]. 但是由于肠道内缺

乏乳糖酶(lactase-phlorizin hydrolase, LPH), 或者该

酶的活性不足将导致乳糖不耐受 [78]. 流行病学调查

发现世界范围内乳糖耐受人群与食用牛奶及乳制品

的地域分布一致[15,78]. 因此, 乳制品的食用可能对人

类的遗传产生了选择作用. 遗传学证据表明, 由于相

似的动物驯养历史和成人乳制品食用习惯 , 欧洲和

非洲人群编码 LPH 的 LCT 基因发生了趋同进化

(C/T-13910 与欧洲人群有关, G/C-14010, T/G-13915

和 C/G-13907 与非洲人群有关 )[15]. 重测序研究在

LCT 基因上游的区间也发现了与非洲人群的乳糖耐

受相关的更多遗传变异位点[80,81].  

此外, 农业社会和干燥环境中的采集-狩猎社会

的淀粉消耗量较大 , 而热带雨林及北极圈附近的采

集-狩猎人群和部分农牧人群的淀粉消耗量较少[82~84]. 

这种饮食模式的差异也可能对水解淀粉的淀粉酶编

码基因(AMY1)产生选择压力 [85]. 研究者检验了不同

人群 AMY1 基因的拷贝数变异(copy number variation, 

CNV), 发现该基因的拷贝数与唾液淀粉酶的蛋白水

平呈正相关, 并且高淀粉食用量的人群中 AMY1 基因

的平均拷贝数也高于淀粉消耗量低的人群[14].  

除乳制品和淀粉外 , 随着工业的迅速发展 , 高

糖、高脂等高能量饮食组成已较为常见. 研究认为, 

当前的饮食组成与适应古时饮食条件的遗传组成失调, 

从而导致了糖尿病、高血压等代谢性疾病的高发[77]. 

其中, 较为有名的是“节俭基因假说”(the thrifty gene 

hypothesis). 该假说是由 Neel[86]在 1962 年提出与建立

的, 其主要内容是节俭基因能在食物富足期帮助尽量

储存能量以备饥荒, 同时能在饥荒时尽量较少能耗. 

因此, 节俭基因在采集-狩猎型社会和农业社会初期

食物贫瘠的时候, 有利于人类的生存和种族繁衍. 但

是随着社会经济的发展, 食物的富余以及生活方式的

改变, 这些曾经有利的基因反而成了肥胖和Ⅱ型糖尿

病等代谢性疾病的易感基因[77,87].  

8  存在的问题 

近些年来, 随着科技的发展及考古学、形态学、

物候学、遗传学等知识的累积, 研究人员对人类适应

性进化领域进行了大量的研究 , 揭示了很多适应性

进化的机理 , 并对人类的进化历史有了更深入的了

解. 但是, 目前的研究存在着如下局限:  

(1) 目前的人群适应性进化研究主要集中在形

态学和生理学方面 , 未进一步结合遗传学进行深入

分析; 很多学说仍处于假设阶段, 缺乏深入验证; 因

此, 处于知其然而不知其所以然的困境.  

(2) 在当前的环境适应性研究中, 作为选择压力

的环境因素往往泛泛而谈, 未做具体量化的分析. 在

这一点上, 已有部分学者开始尝试改进, 如 Fumagalli

等人 [74,75]在分析免疫相关基因的选择压力时系统采

集了人群居住地的病原体种类信息 , 为免疫基因的

选择压力提供了具体的信息. 但是, 他们未能同时考

虑到不同病原体的丰度及毒力信息 , 因此在今后的

研究中需要进一步加强.  

(3) 各个环境因素之间经常存在交互作用, 构成

一个完整的生态环境. 在目前的研究中, 尚未尝试对
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环境因素之间的关联进行细致分析. 因此, 研究结果

可能由于其他因素的混杂作用而存在偏畸.  

(5) 由于实验技术的限制, 目前的研究多为候选

基因法, 仅对假设的可能基因或通路进行筛选. 因此, 

在“有偏假设”下, 可能遗漏了很多真实的信号. 随着

技术的发展 , 已有研究小组对相关表型进行无偏的

全基因组进化分析 , 发现了很多经历自然选择的信

号, 为人类的进化历史提供了更多的信息.  

9  展望 

随着技术的发展 , 人类群体的环境适应性进化

研究正迅速开展 . 从之前的物种间比较基因组分析

到现在的群体遗传多态性分析 , 从候选基因法到全

基因组分析 , 研究数据正以海量的速度累积 . 目前 , 

国内外研究组已经从气候环境、饮食习惯、生活方式、

社会交流模式等角度对人类外观形态、生理功能和心

理应答等方面的适应性进行了分析 . 因此 , 可以预 

期, 在不久的将来, 人类适应性进化领域的研究结果

将使我们对人类的进化历史有了更深入的了解 . 同

时 , 上述信息也将为今后的气候变迁应对策略的制

定提供参考信息 , 以期更积极地应对各种潜在的环

境问题.  
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