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Ｙ染色体 ＤＮＡ遗传标记在汉藏语系民族研究中的
应用
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［摘　要］Ｙ染色体ＤＮＡ存在严格的父系遗传和非重组等特性，其上单核苷酸多态性（ＹＳＮＰ）和短串联重复
序列（ＹＳＴＲ）已广泛用于人群或族群的父系遗传背景研究；本文针对 Ｙ染色体常用遗传标记 ＹＳＮＰ和 ＹＳＴＲ
的特性，综述其在汉藏语系民族的起源、迁徙和融合等相关研究中扮演的角色和重要作用。
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　　现代人类走出非洲后，由于地理的隔离和气候
上的差异以及历史长期的积淀［１］和语言交流不

通［２］等因素，形成许多不同的族群。远古时期，人

类没有文字，在了解这些族群的演变及融合过程时

只能通过口头的传承得到这些族群的起源、变迁过

程［３］。由于没有具体文字的记载，从而使得很多

族群在生物学起源和迁徙的问题上变得越来越模

糊；在群体的起源以及与其他群体关系的研究中，

相对于语言、历史、考古来说，分子生物学的方法会

相对精准和科学得多［４］。因为随着时间推移，任

何语言都会不断的发生变化，并可能受到其他语言

的影响，历史记载无法排除主观性的存在［５］。考

古学数据的可靠性有时会让人怀疑，而脱氧核糖核

酸（ｄｅｏｘｙｒｉｂｏｎｕｃｌｅｉｃａｃｉｄ，ＤＮＡ）作为人类的遗传物
质［６］，虽受到环境的影响会在一定程度发生变异，

但这些变异是有规律且遵循一定速度的，继而可用

作遗传时间和距离的标尺。可以说，在人类起源和

迁徙过程中，外部留下的痕迹不多、却可在体内留

下了清晰的“足印”：人群分开的时间短，遗传信息

相似性就大；分开的时间长，相似性就小。因此，分

子生物学可以作为一个很好的测量工具，通过研究

人群间的这些有规律可循的变异或多态（即遗传

标记），进而度量人群间的相互关系，可为错综复

杂的人类起源、迁徙和融合等研究带来契机。因

此，利用遗传标记研究不同民族群体的遗传多样性

对于了解汉藏语系的起源、迁徙以及相互关系有着

重要意义。

１　Ｙ染色体ＤＮＡ遗传标记

人类Ｙ染色体 ＤＮＡ（ＹｃｈｒｏｍｏｓｏｍｅＤＮＡ，Ｙ
ＤＮＡ）长约５９×１０４ｋｂ的 ＤＮＡ，由两端的拟常染
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色体区（ｐｓｅｕｄｏａｕｔｏｓｏｍａｌｒｅｇｉｏｎｓ，ＰＡＲ）和中间的男
性特异区 （ｍａｌｅｓｐｅｃｉｆｉｃｒｅｇｉｏｎｏｆＹｃｈｒｏｍｏｓｏｍｅ，
ＭＳＹ）组成。拟常染色区（大约占５％）位于 Ｙ染
色体的两端，在男性减数分裂过程中，拟常染色体

区可与Ｘ染色体重组交换，其余９５％为 Ｙ染色体
男性特异区［７］。男性特异区不发生重组呈单倍型

传递，在父系遗传中能够忠实地记录传代过程中所

产生的突变［８］，形成特异的遗传标记，在人类遗传

与进化方面意义重大。

Ｙ染色体上常用的遗传标记有单核苷酸多态
性 （Ｙ ｃｈｒｏｍｏｓｏｍｅｓｉｎｇｌｅｎｕｃｌｅａｒｐｏｌｙｍｏｒｐｈｉｓｍ，
ＳＮＰ，ＹＳＮＰ）和短串联重复序列（Ｙｃｈｒｏｍｏｓｏｍｅ
ｓｈｏｒｔｔａｎｄｅｍｒｅｐｅａｔ，ＹＳＴＲ）两种［９］，其中ＹＳＮＰ突
变速率较低，可反映较为久远的人群父系事件；Ｙ
ＳＴＲ突变速率较高，多用于评估较近的历史事件。
由于单一遗传标记所传达的信息量较少，分子遗传

学研究中，往往是以单倍型（ｈａｐｌｏｔｙｐｅ）甚至单倍群
（ｈａｐｌｏｇｒｏｕｐ）来对人群的进化和迁徙展开研究。
单倍型是单倍体基因型的简称，在遗传学上是指在

同一染色体上进行共同遗传的多个基因座上等位

基因的组合［１０］，如由多个突变位点构成的一种突

变谱。一般情况下，单倍型可由 ＳＮＰ或 ＳＴＲ等遗
传标记来进行确认，在分子进化的研究中，单倍群

（或称单倍型类群）是指一组类似的单倍型，它们

有一个共同的单核苷酸多态性祖先［１１］，即祖先单

倍型与所有后代单倍型合称一个单倍群。多年来，

科学家们通过对世界多地人群的 ＹＳＮＰ和 ＹＳＴＲ
等遗传标记的研究发现，Ｙ染色体单倍群分布具有
很强的地理特异性［１２］。研究不同地域及不同人群

的 Ｙ染色体单倍群的频率分布，可用于推测人群
进化、迁移及历史［１３］。２００３年ＪｏｂｌｉｎｇＭＡ等［１４］修

订了人类 Ｙ染色体单倍群系统发育树，即 ＹＣＣ
（２００３），图中根据 Ｙ染色体单倍型类群的不同可
把全部现代智人分为１８个单倍群，用从 Ａ到 Ｒ的
１８个字母代表；１８个单倍群下，又可分为多个更小
的“子”单倍群，用其上“父”单倍群的字母和数字

及其他字母来表示（图１）。谱系树中的父节点代
表的对应基因突变是所有子节点共有的，但反之不

然。例如单倍群 Ｄ对应的基因突变是 Ｍ１７４，单倍
群Ｄ１对应的基因突变除了“父”单倍群Ｄ的Ｍ１７４
外还有“子”单倍群 Ｄ１特有的 Ｍ１５。ＹＣＣ（２００３）
谱系图同时还推导出了全球 Ｙ单倍群图［１５］，见图

２。图中展现了世界各地人群的 Ｙ染色体单倍群
的主要分属类型，并可根据各单倍群对应基因突变

出现的时间［１６］，推测出相应人群的迁徙路径［１７］。

２　汉藏语系民族的形成

在人类起源和迁徙等研究中，语言学是一种较

为科学的方式。根据语言的发展和演变、直接而明

显的关联，对语言进行归类的方法称为语言系属分

类。语言系属分类主要依据语言语音、词汇、语法

规则之间某些对应关系，把具有相似的语言归于同

一类语群，这种语群称为同族语言即“语族”。按

“语族”之间的某些对应关系，又归在一起，这类同

类语族称为同系语言即“语系”［１８］。其中东亚主

要为汉藏语系，其下包含汉语族、藏缅语族、苗瑶语

族、壮侗语族等［１９］，见图３。
关于人类起源，目前较公认的“非洲起源说”

认为，十多万年前，现代人共同起源于非洲［２０］，部

分Ｙ染色体上带有 Ｍ１６８位点突变的人群在 ９万
多年前走出非洲，后到了中东与尼安德特人的祖先

有一些基因上的交流［２１］。６万年前携带 Ｍ１３０突
变的人群沿南线顺时针迁徙进入印度［２２］沿着印

度洋进入东南亚［２３］，成为了现代亚洲人的祖先，５
万年前其中一支前往东南亚岛屿和太平洋诸岛产

生支系 Ｃ２Ｍ３８和 Ｃ４Ｍ２１０，而后，Ｃ３Ｍ４８和 Ｃ３
Ｍ４０７向北进入东亚、中亚等地区［８］。一部分人在

３万年前，抵达我国珠江流域形成百越民族，还有
一部分人，大约于 １．５万年前由云南进入中国，
到达了河套地区和黄河中上游的盆地形成了汉

藏语系民族［２３］。单倍群 Ｏ３Ｍ１２２（Ｏ３ａ１ｃ００２６１１，
Ｏ３ａ２ｃ１Ｍ１３４，Ｏ３ａ２ｃ１ａＭ１１７等）在汉藏语系民
族几乎所有人群中都非常普遍［２４］，是汉藏人群中

主要的父系单倍群［２５］，因此，在揭示这些群体的源

流方面比其他单倍群更具信息性。Ｓｕ等［２６］也发

现几乎所有的汉藏人群在单倍群 Ｏ３Ｍ１２２存在高
频分布，并推测古羌人群是汉藏语系民族的祖先。

在西藏以东的羌族群体中发现 Ｏ３ａ２ｃ１ａＭ１１７有
很高的频率［２７］，提示这个地区很有可能是汉藏群

体的起源地。下面对汉藏语系民族各语族（汉语

族、侗台语族、苗瑶语族和藏缅语族）进行一一

探讨。

２．１　Ｙ染色体多态位点在汉语族中的研究
汉族和回族归属于汉语族，从父系遗传学角度

来看，居住在黄河中上游地区的氐羌人群中出现单

倍群 Ｏ３ａ２ｃ１Ｍ１３４和 Ｏ３ａ２ｃ１ａＭ１１７形成了炎
黄部落，以及东向分支携带 Ｏ３ａ１ｃ００２６１１发展成
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图１　单倍群划分树谱
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图２　Ｙ染色体单倍群世界分布图

图３　汉藏语系民族主要的四大类语族

为东夷部落［２８］。炎黄部落与东夷部落一起逐渐发

展成为一个被称为汉族的大人群［２８］。Ｏ３ａ２ｃ１
Ｍ１３４，Ｏ３ａ２ｃ１ａＭ１１７和 Ｏ３ａ１ｃ００２６１１作为 Ｏ３
Ｍ１２２的亚群分别占汉族的 １２％ ～１７％［２９］，

Ｏ３ａ２ｃ１Ｍ１３４和 Ｏ３ａ２ｃ１ａＭ１３３经常在一起出
现，在汉族中尤其常见［３０］。

汉族名称正式使用是在汉朝时期［３１］。任

贺［３２］通过南方汉族与北方汉族样本的结果进行比

较，发现 Ｙ染色体上的基因分布随着地域不同，遗
传结构也存在着差异。而李辉等［１９］分析了２８个
地区汉族群体显示北方汉族和南方汉族在父系遗

传结构上非常相似。

２．２　Ｙ染色体多态位点在苗瑶语族中的研究
苗族、瑶族、畲族归属于苗瑶语族。苗瑶语族

主要分布在中国南部及东南亚地区，孟高棉语族和

苗瑶语族在 Ｙ染色体遗传上有非常高的相似度，
ＸＩＡＯＹＣ等［３３］通过对４７个群体进行分析发现苗
瑶语族与孟高棉族群在遗传上密切相关，在两个群

体中发现 Ｏ３ａ４Ｍ７的频率都很高。此外，单倍群
Ｏ３ａ４在其他群体中几乎不存在［３４］。梁祚仁［３５］对

１４个民族１７个 ＹＳＴＲ进行遗传数据分析并根据
遗传距离进行系统进化树的绘制，在进化树上明显

的看到，苗瑶语族（苗族、瑶族）与壮侗语族（仫佬

族、侗族、仡佬族、水族、壮族、毛南族）以及汉语族

（汉族）之间的遗传关系较近。

２．３　Ｙ染色体多态位点在藏缅语族中的研究
中国西南地区喜马拉雅南麓西起巴基斯坦，东

到尼泊尔、越南等国家，分布着大约３００多种藏缅
语族语言，有的语言还跨境分布［３６］，各族群之间存

在唇齿相依的族源关系，藏缅群体源于中国西北的

古老族群，在过去２０００～３０００年里，由于受到秦
朝和其他王朝的压迫，他们被迫从中国西北地区南

迁［３７］。几乎所有的藏缅群体中单倍群 Ｏ３和
Ｏ３ｅ都存在高频分布［１８］，然而，单倍型类群 Ｏ３ａ１ｃ
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００２６１１被发现在藏缅语族群体中频率非常低，这
表明该谱系可能没有参与藏缅语族种群的形

成［３８］。韩建利［３９］对云南大理白族男性人群４３个
ＹＳＮＰ位点进行遗传学分析，发现单倍群 Ｏ３
Ｍ１２２、Ｏ３ａ１ｃ００２６１１在白族的分布频率分别为
０４２８１、００９７１，与其他学者的研究结果相符。
２．４　Ｙ染色体多态位点在壮侗语族中的研究

壮族、侗族、水族、黎族、傣族、布依族、仫佬族

和毛南族归属于壮侗语族［４０］（图４）。目前学术界
在壮侗语族源流问题上认为，壮侗语族与古代的百

越族同源［４１］，Ｏ２ａ１Ｍ９５与 Ｏ１Ｍ１１９被认为是壮
侗语族的高频单倍群［４２］。

图４　壮侗语族的 ８个民族
在新石器时代，中国东南部人口扩张时壮侗语

族群体衍化出单倍群 ＯＭ１７５［３３］，Ｏ２ａ１Ｍ９５谱系
在大约２～４万年起源于东亚南部的壮侗语族［４３］。

ＹＡＮＧＺ等［４４］对云南少数民族Ｙ染色体单倍群进
行遗传学分析，发现水族在单倍群 Ｏ３ａ２ｃ１Ｍ１３４
具有高频分布（５５０％），Ｏ２ａ１Ｍ９５为壮族和布依族
的主要单倍群，频率分布分别为３８３％和４１７％。

综上所述，从 Ｙ染色体父系遗传角度分析，汉
藏语系民族的父系起源不是单一的，而是多元的，

汉藏语系民族是语族间、民族间以及与其他语系、

语族、民族之间发生基因交融的结果；在某一地域

的同一民族或语族人群可以认为有相同或相近的

Ｙ染色体父系遗传结构。Ｙ染色体与人群的关联
研究必然成为研究群体起源和演变、迁徙的重要方

式，Ｙ染色体非重组区多态性在鉴别民族的起源
和迁移研究中具有较大的准确度和可操作性，必将

继续发挥其巨大作用。

３　展望

随着生命科学各领域尤其是分子生物学的突

破性进展，人类学、民族学、遗传学等的目光已经从

语言学、历史学、考古学转移到了分子生物学，Ｙ
ＳＴＲ和 ＹＳＮＰ可以为各语族提供近期和早期的遗
传学证据，为各个语族的源流提供分子生物学依

据，其目标将是建成一个综合的、系统的ＤＮＡ数据
库（ＤＮＡｄａｔａｂａｓｅ），为相关研究提供可参考的
依据。
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