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  ≪ 鉄の話題 ≫ 日本人とは何者か?  現代日本人のルーツに迫る    2024.11.5. 

前月紹介した「最先端の遺伝子解析による現代人のルーツ 古墳時代の三重構造説」への異見紹介。 

【異見】 日本人の祖先誕生はやはり弥生時代？ ゲノム分析、渡来人ルーツ解明  

                                              朝日新聞デジタル 10/27(日) 9:00 配信 

現代日本人に至る祖先集団は、弥生時代に朝鮮半島から来た渡来人が縄文人と混血して誕生した――。 

東京大などの研究グループが 15 日、弥生人のゲノム解析の結果を専門誌に発表した 

（https://doi.org/10.1038/s10038-024-01295-w）。  ベース論文(英文) s10038-024-01295-w.pdf 

日本人の起源については、現代日本人の祖先集団が誕生するのは「古墳時代まで待

たなければならなかった」との新説が 3 年前に登場したが、それを否定する形とな

る。   【画像】 現代日本人に至る祖先集団が誕生したイメージがこちら 

現代日本人の核ゲノムの成分は、縄文人に由来する「縄文系」に加え、大陸に由来す

る「東アジア系」と「北東アジア系」の三つに大別される。 

日本人の完成に関わった渡来人のルーツについてはよく分かっていなかった。 

 

■ 従来の「二重構造モデル」を支持 古墳時代の三重構造説」への異見 

東大の大橋順教授（集団ゲノム学）らは、山口県・土井ケ浜遺跡で見つかった約

2300 年前の弥生人人骨（大人の女性）の全ゲノム配列を解析し、すでに解読済みの縄文人、古墳人などと比較した。   

すると、 弥生人は現代日本人と同様、「縄文系+東アジア系+北東アジア系」の三つのゲノム成分を持っていた。 

遺伝的な 特徴は古墳人に最も近く、次いで現代日本人、古代韓国人、現代韓国人の順に近縁だった。   

この結果は、すでに弥生時代に、東アジア系と北東アジア系のゲノム成分をあわせ持つ渡来人が縄文人と混血し、 

現代日本人の祖先となったという従来説の「二重構造モデル」を支持する。  

■「古墳時代に完成」の新説否定          

一方、日本人の起源については 「現代日本人の完成は、弥生時代ではなく、古墳時代まで待たねばならなかった」とする

新説が最近登場した（https://doi.org/10.1126/sciadv.abh2419）。 

ゲノム解析から、弥生時代の渡来人は北東アジア系、古墳時代の渡来人は東アジア系であるとする「三重構造モデル」が

提唱され、話題になった。  ただ今回の結果は、新説を否定する。 

どちらも弥生人の人骨のゲノムを分析したのに、なぜ結果が異なるのか。   

大橋さんは「新説で分析した人骨は、弥生人の代表として扱うのに問題があった」と指摘する。   

というのも、弥生人と言っても人骨の特徴から「縄文系弥生人」と「渡来系弥生人」に分けられる。 

渡来人との混血の具合は、時期や地域によってばらつきがあるためだ。   

先行研究が調べた人骨は縄文系弥生人で、さらにゲノムの情報量も少なかったという。 

「渡来人のルーツを探るには、混血が進んだ渡来系弥生人のゲノム解析が必要だった」と大橋さんは語る。 

■ 本資料のベース論文の要約を次ページに採録しています    

土居ヶ浜遺跡の弥生個体の遺伝子解析により、日本列島への移民の起源に関する手掛かりが得られる 

  【参考1.】 前月紹介した 「三重構造モデル」の資料  2024.10.5. 

  【番組採録メモ】 【和鉄の道2024】【From Kobe 2024】  

■ NHK BS 「 フロンティア 」 日本人とは何者なのか  初回放送日2023.12.6. 取扱いにご配慮を 

      最先端の遺伝子解析技術「古代DNA 解析」による大発見!!  日本人の祖先観が覆る 

 最先端の遺伝子解析による現代人のルーツ 古墳時代の三重構造説を紹介。 

【PDF  File】https://infokkkna2.com/ironroad2/2024htm/2024iron/24iron08.pdf 

【スライド動画】https://infokkkna2.com/ironroad2/2024htm/2024iron/24iron08.mp4 

添付 解説資料 最先端の遺伝子解析技術 インターネット検索で 2024.9.15. 

  【PDF  File】 https://infokkkna2.com/ironroad2/2024htm/iron20/R0610GenomewebA.pdf 

土井ケ浜遺跡の男性頭蓋骨から 

復顔された弥生人©松下孝幸氏 

【異見】 日本人の祖先誕生はやはり弥生時代？ ゲノム分析、渡来人ルーツ解明   2024.11.5. 作成 
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■ 添付 解説資料 2024.9.15. 

最先端の遺伝子解析技術 インターネット検索で 

なお この項 NHK BS 番組「フロンティア」の視聴により採録構成  

取扱いご留意お願いします。 

 

2024.10.5.  Mutsu Nakanishi   
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参考資料 1 従来の「二重構造モデル」を支持根拠論文 資料転記紹介 英語原文の機械和訳                                                                                                                                                                               

 s10038-024-01295-w (1).pdf 
土居ヶ浜遺跡の弥生個体の遺伝子解析により、日本列島への移民の起源が明らかになる   

https://www.nature.com/articles/s10038-024-01295-w  |ジャーナル・オブ・ヒューマン・ジェネティクス HPより採録  

上記英文の機械的翻訳で、よくわからぬところ多々あり。 詳細英文原文 s10038-024-01295-w (1).pdf で   

      一応 機械翻訳文と図を掲載。 混血の様子が少しでも読み解ければと…‥  Mutsu Nakanishi 

要  約 

日本人本土は、先住民の縄文人と東ユーラシア大陸からの移民に由来する二重の祖先を持つと認識されてきました。 

弥生時代から古墳時代にかけて、大陸から日本列島への移住は続いていますが、これらの移民、特にその起源につい

ての理解は、弥生時代の良質なゲノムサンプルが不足しているため、依然として不十分であり、混血過程の予測は複雑

です。 

これに対処するために、私たちは日本の山口県の土居ヶ浜遺跡からの弥生個体の全核ゲノムを解読しました。 

土井ヶ浜弥生個体と、東アジア・北東ユーラシアの古代・現代集団を包括的に解析した結果、土井ヶ浜弥生個体は、古墳個

体や現代の日本人と同様に、縄文関連、東アジア関連、北東シベリア関連という3つの異なる遺伝的祖先を持っていたこ

とが明らかになった。 

非日本人集団の中では、東アジア系と北東シベリア系の両方の祖先を持つ朝鮮人集団が、土居ヶ浜弥生個体と遺伝的類

似性が最も高いことが示された。 

弥生個体、古墳個体、現代日本人のそれぞれを対象とした混和モデリングの分析は、縄文関連と朝鮮関連の祖先を仮定

した二元併用混和モデルを支持した。これらの結果から、弥生時代と古墳時代の間に、日本列島への移民の大多数は主

に朝鮮半島から来ていたことが示唆されます。 

紹 介 

日本列島の先史時代は、新石器時代である「縄文時代」に代表されます。 

「縄文」という名前は「縄文」を意味し、縄を使って作られた独特の模様を持つ土器が特徴の縄文文化の特徴を反映してい

ます[1]。縄文時代の期間については様々な意見がありますが、考古学的な証拠としては、縄文時代は約 16,500 年前

に始まり、少なくとも 10,000 年間はユーラシア大陸から孤立して存続していたことが広く支持されています[2]。 

縄文時代の主な生活活動は狩猟採集でした。水田での稲作が九州北部に導入されたのは、約 3000 年前の縄文最終期

末で、弥生時代の始まりです。その後、弥生時代中期から後期にかけて徐々に日本全国に広がっていきました[3]。 

 

日本人の歴史を説明するために、さまざまな仮説がありました。 

例えば、「トランスフォーメーションモデル」は、大陸から来たのは人ではなく、文化だけだと仮定しています。「置換モデ

ル」は、先住民族の縄文人が弥生人に完全に置き換えることを提案するもので、「ハイブリッド化モデル」は、先住民族の

縄文人と大陸移民との混合を提案するものである[4]。 

 

現在、埴原[5]が古代縄文人や弥生人の骨格特性に基づいて提唱した交配モデルの一つである「二重構造モデル」が広く

受け入れられています。 

二重構造モデルを支持する強力な証拠は、集団遺伝学的研究を通じて蓄積されています。 

東アジア大陸によく見られるミトコンドリア DNA(mtDNA)や Y 染色体ハプログループだけでなく、N9b や M7a な

どの mtDNA ハプログループ[6,7,8]や、ユーラシア大陸では珍しく縄文人には多い D-M125[9,10,11]などの Y

染色体ハプログループも存在し、日本人の縄文人とユーラシア大陸移民との交配仮説を裏付けている群島。 

 

常染色体上の一塩基多型(SNP)に関する研究は、現代日本人の遺伝的要素がアイヌ関連の祖先と東アジア大陸の祖先

の混合として説明できることを示唆しており[12、13]、二重構造モデルのさらなる証拠を提供しています。 

さらに、北海道のアイヌと沖縄県の琉球人との間には、地理的な距離にもかかわらず、遺伝的親和性が密接に関係して

いることが明らかになり[14,15,16]、ユーラシア大陸の大陸人が日本本土に移住したことが示唆されている。 
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二重構造モデルは基本的に正しいと考えられています。 

しかし、本土の日本人の間では、縄文系の祖先の割合のばらつきもあって、遺伝的不均一性が存在し[17,18,19,20]

ている[21]。このことは、縄文移民と大陸ユーラシア移民の混血が、日本本土全域で一様に進行したわけではないこと

を示している。また、古代の核ゲノムの解析を通じて縄文人の起源を探る研究もいくつか行われています。縄文ゲノム

の解析により、縄文系統は他の東ユーラシア系統の基底に位置していることが明らかになった[22,23,24]。しかし、

弥生から古墳時代に日本列島に移住したユーラシア大陸からの移民の起源は、弥生個人の高品質な核ゲノムデータが不

足しているため、依然として不明です。 

最近の研究[25]では、新たに報告された 3 人の古墳個体のゲノムと、以前に発表された日本の下本山岩山避難所から

の 2 人の弥生個体のゲノムを使用して、弥生時代と古墳期の間の日本人の遺伝的プロファイルの突然の変化が報告され

ました[26]。 

著者たちは、弥生個体と古墳個体の遺伝的構成要素の違いから、弥生時代には北東シベリア人から遺伝子流動が起こり、

古墳時代には漢民族などの東アジア人からの独立した遺伝子流動が起こったことを示唆した。 

そこで、彼らは現代の中国本土の日本人のための三元混和モデルを提案した。 

ただし、3 方向混和モデル[25]を提案する論文で提示された分析の特定の側面は、さらに検討する必要があります。 

大きな懸念事項は、使用する弥生サンプルの代表性です。九州北部とその周辺地域から出土した弥生時代の人骨化物

は、計量分析に基づいて大きく 2 つに分類されています[27, 28]。 

九州北西部地域(長崎県とその周辺地域を含む)の弥生人は、縄文人と同様の形態学的特徴を示し、顔が低く、身長が

低いなどの特徴を示します[29,30,31]。 

一方、九州北部や山口地方の弥生人は、縄文人に比べて顔立ちが高く、身長が高いという特徴があり[32,33,34]、

移民による遺伝的影響が大きかったことが示唆されます。 

先行研究[25]で用いられた弥生試料、特に下本山 2 と下本山 3 は、九州北西部の弥生グループに属し、縄文人とア

ジア大陸からの移民の両方からの遺伝的要素を持っていることが示されている[26]。 

弥生人の遺伝的特徴を包括的に理解するためには、北部九州と山口弥生グループからのサンプルの調査も不可欠で

す。また、Shimomotoyama 2とShimomotoyama 3のシークエンスデータの品質は高くなく、カバー率は0.1

倍未満でした。 

したがって、弥生人と古墳人との間に有意な遺伝的違いがあるかどうかという問題は、さらなる研究のために未解決

のままです。 

本研究では、山口県土居ヶ浜遺跡から出土した古代弥生個体の全核ゲノム配列を決定しました。 

この個体は北部九州・山口弥生グループに属しています。 

弥生から古墳期にかけてのユーラシア大陸からの移民の起源を明らかにするため、土居ヶ浜弥生個体の集団遺伝学的

解析を、混血モデルを含むとともにさらに進めた。 

材料と方法 

見本 

山口県下関市宝北町土居ヶ浜にある弥生時代初期から中期の墓地、土井ヶ浜遺跡(図 1)S1A)、300 人以上の弥生個体

の骨が見つかっています。本研究では、ドイガハマ遺跡から採取した標本ST1604 のDNA解析を行い、骨格構造のほ

ぼ全域を網羅していました。 

ST1604 の年齢は、3 つの主要な縫合糸の内側と外側の両方のテーブルが開いていることからも明らかなように、若

い成人と見なされていました。ST1604 の性別は、眼窩上弓に隆起がないことと、より大きな坐骨神経ノッチのより大

きな角度から、女性であると推測されました。大腿骨の最大長で、高さは約149cm と推定されました。 

特に、ST1604 は、縄文人の典型的な形態学的特徴とは異なる、長い形の顔や背の高い身長などの特徴的な特徴を示

しました。 

ザ 14ST1604 試料の C 年代は 2305±20 年BP(YU-13168)であった。 

較正された年代(95.4%の確率)は、405〜361 cal BC(90.7%)、275〜263 cal BC(3.1%)、および 243〜

235 cal BC(1.7%)の範囲でした。 

この研究では、14C 年代は、プログラム OxCal v4.4 [35]と IntCal20 の国際校正データセット[36]を使用して、
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較正された年代に変換されました。 

この論文では、ST1604サンプルをD1604サンプルと呼ぶことになり、この研究ではDNA分析の対象となります。

本研究は、東邦大学医学部倫理委員会(A23103_A20110_A18099_A18056)で承認されました。 

DNA 抽出、NGS ライブラリ構築、シーケンシング 

DNA は D1604 の右錐体骨から抽出され、次世代シーケンシング(NGS)ライブラリは、以前の研究[37]で説明され

ているように構築されました。DNA の抽出、精製、NGS ライブラリーの構築を行う際には、コンタミネーションを避け

るために可能な限りの予防策を講じました。 

実験は、古代の DNA 研究に専念し、他の分子研究所から物理的に隔離された実験室で行われました。 

すべての実験は、UV 光が定期的に照射された層流キャビネットで行われました。 

実験の前後に、頻繁な表面洗浄が定期的に行われました。蝸牛周辺の錐体骨の密集した部分を採取したところ、まずサ

ンディングマシン(Dremel, USA)で外側を切除し、きれいな内側部分をミル(Multi-Beads Shocker MB601U;

安井機械、日本)。粉末状のサンプル(690 mg)を 0.5 M EDTA(pH 8.0)で回転オーブンで 56°C、2 時間脱灰し、遠

心分離により上清を除去しました。脱灰ステップを 3 回行い、続いて DNA 抽出を行いました。DNA は、フェノール:ク

ロロホルム:イソアミルアルコール(25:24:1)を使用して抽出した後、等量のクロロホルムで抽出しました。 

遠心分離後、水溶液を除去し、Amicon Ultra-15 遠心フィルター(Merck Millipore)を使用した遠心透析により、最

終容量200 μl まで濃縮しました。その後、上清を MiniElute シリカスピンカラム(QIAGEN、ドイツ)に移しました。 

得られた DNA を用いて、一本鎖および二本鎖の NGS ライブラリーを調製しました。 

これらのライブラリは、MiSeq Reagent Kit v3 150 サイクルを使用して、MiSeq プラットフォーム(Illumina、

USA)でシーケンシングされました。古代の DNA の真正性を確認した後、Macrogen Japan の Illumina 

NovaSeq 装置で 150 bp ペアエンドシーケンシングデザインで一本鎖ライブラリーのシーケンシングを行いました。 

マイトゲノム配列を解析するために、以前の研究で説明されているように、ヒトマイトゲノム用に設計された

SureSelect カスタムキット(Agilent Technologies、米国)を使用して、二本鎖ライブラリの溶液内ターゲット濃縮

を行いました[37,38,39]。濃縮されたライブラリは、MiSeq Reagent Kit v3 (150 Cycles) を使用して、

MiSeq プラットフォーム (Illumina、米国) でシーケンシングされました。 

mtDNA ハプログループの推定 

私たちは、mapDamage v2.0.6 [40] と Mitosuite v1.0.9 [41] を使用して、古代の DNA に予想される死後

の化学修飾のパターンを評価しました。 

また、Mitosuite v1.0.9 を使用して、決定的なハプログループサイトに基づいてマイトゲノム配列の一致を推定しまし

た[41]。 

NGS データの配列データ処理 

核ゲノム解析には、一本鎖ライブラリーを使用しました。D1604 サンプルの生の fastq ファイルの Illumina アダプ

ター配列をトリミングし、AdapterRemoval v2.3.0 [42]を使用して 30 bp 未満の読み取りをフィルタリングし、

パラメーター「--trimns --trimqualities --minlength 30 --minquality 25 --minadapteroverlap 1」を使

用して除外しました。次に、BWA (Burrows-Wheeler Aligner) v0.7.17 [43] の aln モジュールと samse 

モジュールを使用して、アダプター クリップされたマージ リードをヒト参照ゲノム hs37d5 にマッピングし、パラメ

ーター "-l 16500 -n 0.01 -o 2" を古代 DNA の推奨パラメーター [44] にマップしました。 

出力BAM ファイルをソートし、SAMtools v1.18 [45]を使用して、Phred スケールのマッピング品質スコアが 30

未満の読み取りを破棄しました。その後、Genome Analysis Toolkit v4.3.0.0 [46] から MarkDuplicates 

を使用して PCR の重複を削除しました。 

性別の識別 

D1604 の性別は、X 染色体と Y 染色体にマッピングされたリードの数に基づいて推定されました。RYD1604 のイン

デックス Y/(X + Y)は、SAMtools v1.18 の「idxstats」コマンドを使用して計算され[45]、遺伝的性別は以前の研

究と一致する方法で決定されました[50]。 

データセットのコンパイル 

1240 K データセット v54.1.p1 を Allen Ancient DNA Resource(AADR) [51] 
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(https://reich.hms.harvard.edu/allen-ancient-dna-resource-aadr-downloadable-genotypes-

present-day-and-ancient-dna-data)からダウンロードしました。 

現代の集団パネルとして、ヒトゲノムダイバーシティパネル(HGDP)データ[52]とサイモンズゲノムダイバーシティパ

ネル(SGDP)データ[53]を使用しました。ダウンロードした 1240K データセットからこれらの個々の遺伝子型デー

タを抽出し、SGDP データセットから重複する個体を削除しました。 

さらに、PLINK v2.00a5 [55] を使用して、KING 親族係数 [54] が 0.0884 を超える各ペアから 1 人のメ

ンバーをランダムに除外しました。 

また、PCA の結果が信頼性が低いように見えたため、China_Lahu 外れ値(HGDP01319)も除外しました。私たち

の分析で使用された現代の人口に関する詳細は、表S1に記載されています。 

また、1240K のデータセットから古代ユーラシアのゲノム[24, 25, 56,57,58]を抽出し、さらに日本や韓国の古代

ゲノムを統合しました[23, 26, 59]。我々の分析に用いた古代日本人と朝鮮人に関する詳細は表 S2 に、彼らの発掘

現場は図S1 に地図化されている。 

母集団クラスタリング分析 

EIGENSOFT パッケージ v7.2.1 [60] から smartpca v16000 を使用して主成分分析 (PCA) を実行しまし

た。私たちは、現代の個人から計算された PC 空間に、lsqproject: YES オプションを使用して古代のゲノムを投影し

ました。さらに、現代の人口セットに東ユーラシアの人口のみが含まれている場合に、「shrinkmode: YES」オプショ

ンを適用しました。 

教師なしモデルベースの遺伝的クラスタリングには、ADMIXTURE v1.3.0 プログラムを採用しました[61]。

ADMIXTURE を実行する前に、SNP フィルタリングプロセスを実施しました。 

まず、現代の東アジアとシベリアの集団、そして古代日本人と古代朝鮮人の個体を抽出した。 

その後、PLINK v1.90b フラグ「--maf 0.01」を使用して、マイナー対立遺伝子頻度が 0.01 未満の SNP をフィルタ

リングしました。その後、ウィンドウサイズ 200 SNPs で連鎖不均衡(LD)の剪定を行い、50 SNPs 進め、PLINK 

v1.9 フラグ"--indep-pairwise 200 25 0.2"を用いて r2 閾値を 0.2 に設定しました。この LD プルーニングで

は、122,381 個の SNP が保持されました。 

次に、祖先番号K の各値(2 から 5 の範囲)に対して「--cv=100」オプションを指定して ADMIXTURE v1.3.0 を実

行しました。 

我々は、TreeMix v1.3 [62] を用いて最尤系統樹を再構築した。縄文人の個体を「縄文」と名付けられた統一グルー

プにまとめ、単純な系統樹を描きました。 

フランス人、パプア人、ミシュ人、ウルチ人、韓国人、日本人、漢人、彼女人、アミ人、そして Doigahama_Yayoi 人、 

Japan_Honshu_Kofun 人、Korea_Gimhae_DaeseongDong 人、縄文人の古代の個人や集団も含めました。 

どのグループでも発信情報のない SNP を除外した後、合計 940,570 の SNP が残りました。TreeMix プログ

ラムは、「-bootstrap -k 500 -noss -root French」のオプションで実行しました。 

f 統計量 

土居ヶ浜弥生個体、D1604、およびその他の東ユーラシア集団との間の遺伝的関係を評価するために、

ADMIXTOOLS v7.0.2 パッケージの qp3Pop v651 プログラムと qpDstat v980 プログラムを使用して f 統

計を計算しました[63]。 

まず、f3(Mbuti;Doigahama_Yayoi, X)、外群 f3 と Mbuti pygmy を外群とし、X はデータセット (表 S1 と 

S2) の母集団の 1 つでした。 

このアウトグループ f3 は、ドイガハマ弥生サンプルに最も近い遺伝的親和性を持つ現代の集団を特定するために使用

されました。次に、f4 統計量[64]を f4(Mbuti, Doigahama_Yayoi;現代朝鮮語または現代日本語、X)の形で計算

し、土居ヶ浜弥生との遺伝的親和性において、現生朝鮮人または現代日本人の集団を凌駕する人口はないという仮説を

厳密に検証した。これらの分析では、標準誤差の単位でのゼロからの f 統計量の偏差である Z 値も計算されました。 

さらに、f4(Mbuti, Doigahama_Yayoi;Jomon1, Jomon2)を同定し、ドイガハマ弥生個体と非常に高い遺伝的親

和性を示す縄文亜集団を調査した。Jomon1およびJomon2亜集団は、表S2にリストされているものから選択され

ました。 

https://reich.hms.harvard.edu/allen-ancient-dna-resource-aadr-downloadable-genotypes-present-day-and-ancient-dna-data
https://reich.hms.harvard.edu/allen-ancient-dna-resource-aadr-downloadable-genotypes-present-day-and-ancient-dna-data
https://www.nature.com/articles/s10038-024-01295-w#ref-CR52
https://www.nature.com/articles/s10038-024-01295-w#ref-CR53
https://www.nature.com/articles/s10038-024-01295-w#ref-CR55
https://www.nature.com/articles/s10038-024-01295-w#ref-CR54
https://www.nature.com/articles/s10038-024-01295-w#MOESM1
https://www.nature.com/articles/s10038-024-01295-w#ref-CR24
https://www.nature.com/articles/s10038-024-01295-w#ref-CR25
https://www.nature.com/articles/s10038-024-01295-w#ref-CR57
https://www.nature.com/articles/s10038-024-01295-w#ref-CR23
https://www.nature.com/articles/s10038-024-01295-w#ref-CR26
https://www.nature.com/articles/s10038-024-01295-w#ref-CR59
https://www.nature.com/articles/s10038-024-01295-w#MOESM1
https://www.nature.com/articles/s10038-024-01295-w#MOESM1
https://www.nature.com/articles/s10038-024-01295-w#ref-CR60
https://www.nature.com/articles/s10038-024-01295-w#ref-CR61
https://www.nature.com/articles/s10038-024-01295-w#ref-CR62
https://www.nature.com/articles/s10038-024-01295-w#ref-CR63
https://www.nature.com/articles/s10038-024-01295-w#MOESM1
https://www.nature.com/articles/s10038-024-01295-w#MOESM1
https://www.nature.com/articles/s10038-024-01295-w#ref-CR64
https://www.nature.com/articles/s10038-024-01295-w#MOESM1


混和剤モデリング 

表S2で説明した7つの縄文人集団のデータを「縄文」とラベル付けされた統一グループに統合し、混和モデリング分析

を行いました。 

ADMIXTOOLS v7.0.2 パッケージの qpF4ratio v400 プログラムを使用して、混和モデルの適合性を評価し、土

居ヶ浜弥生の混和率を推定しました[63]。 

フランス語をアウトグループ「o」として構成しました。古代日本語と現代日本語(「x」)の両方について、東ユーラシアの

遺伝子流源(「b」)と縄文の遺伝子流源(「c」)の可能性のある混血モデルを検証した。 

図1 仮定したモデルの詳細な説明を図1 に示します。 

 

f4 比テストのモデリング。f4 比テストのツリーモデルは、 

ソース母集団「b」と「c」から「アルファ」と「1-アルファ」の混合比率を決定する 

 

また、ADMIXTOOLS v7.0.2 パッケージで qpWave と qpAdm v1520 を実行し、ユーラシア大陸の集団から

の祖先または遺伝子の流れの最適なソースを持つ混血モデルを見つけました。 

この分析では、オプションがもたらす可能性のあるバイアスを避けるために、「allsnps: YES」を使用せずにプログラ

ムを実行しました[65]。qpAdm モデリングのアウトグループとして、Mbuti、Italy_North_Villabruna_HG [66]、

Iran_GanjDareh_N [67]、Tianyuan [68]、USR1 [69]、Ami、Bianbian_EN、Liangdao2_EN [70]、およ

び She の母集団を使用しました。 

qpWave プログラムを実行して、P=0.01 の閾値で、アウトグループ集団の独立性を評価しました。 

外集団集団の独立性を確認した後、qpAdm プログラムを用いて、古代および現代の日本人集団の祖先源として縄文人

と東アジア大陸の集団を用いた二元系混血モデルを検証した。 

さらに、縄文人、東アジア人、および北東アジア人の集団を対象集団の祖先の源として使用して、以前に提案された三元

混合モデルを評価しました[25]。我々は、以前の研究[25]で潜在的な遺伝子流源として提案された

「China_HMMH_MN」個体を北東アジア関連の祖先の源として含め、三元系混血モデルの適合性を決定した。 

 

業 績 

サンプルゲノム情報 

集団遺伝学的解析を行う前に、D1604 ゲノムファイルの品質を評価し、データの信頼性を検証しました。 

表S3とS4は、品質を評価するための正確な数値指標を提供します。D1604の常染色体平均被覆率は2倍をわずか

に超え、1240K SNP から常染色体SNP の約84.5%(= 971,776/1,150,639)がカバーされました(表S4)。 
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これは、データセット内の他の公開された弥生ゲノム[26、57]のカバレッジが0.1倍を超えず、カバーされた1240K 

SNP の数が 50,000SNP を超えていないため、特に注目に値します。 

以前に報告されたように、性染色体にマッピングされたリードの数に基づいて、D1604 サンプルの遺伝的性別を評価

しました[50]。この方法では、サンプルの上限R の 95%信頼区間(CI)の場合、サンプルは女性として分類されます 

Y指数が 0.016 未満であり、R の 95% CI の下限である場合は男性 Yインデックスは 0.075 を超えています。 

RYD1604 のインデックスは 0.00051 でした(表S3)。R の 95% 信頼区間 (CI) の上限以降 Yは 0.00053 で、

0.016 未満であり、D1604 の遺伝的性別は女性と推定され、形態学的評価と一致しました。 

mtDNA ハプログループ 

D1604の完全なマイトゲノム配列を取得し、平均深度は297×でした。マイトゲノム全体の一致率は>0.993でした。 

その結果、この配列が古代の DNA のような脱アミノ化パターンを示すことを確認しました(図 1)。S2)。D1604 の

mtDNA ハプログループは D4h1a2 と推定された。D4h のほとんどのサブハプログループは、中国北部/中部で優

勢であると報告されています(つまり、D4h1b、D4h1d、D4h1e、および Pre-D4h3b)[71]。 

 

土井ケ浜・弥生個体と古代および現在の朝鮮人集団との遺伝的類似性 

土井ケ浜・弥生の個体と古代および現代の東アジア人を含む PCA プロットを図2 に示します。 

縄文人の個体群は、ここで調査した他の東アジアの集団とは明確に区別されて位置付けられていた(Fig. 1)。2A)は、

縄文人の祖先が当初、他の東アジア人とは異なっていたことを示唆している。土居ヶ浜弥生個体は、古墳個体とともに、

縄文と東アジア大陸のクラスターの間に位置する現代日本のクラスター内に位置していた。日本人、朝鮮人、漢民族のみ

を対象とした PCA は、ドイガハマ弥生個体が遺伝的に漢民族よりも現生朝鮮人と古代朝鮮人の両方に近かったことを

示している(Fig. 1)。2B)。 

図2 土井ケ浜・弥生の個体と古代および現代の東アジア人を含む PCA プロット 

A 東アジア人のPCAプロット。 

 

プロット上D1604の位置は、

赤い円で示されます。 

現代の東アジアの人口は、言語

族ごとに色分けされています。 

 

すべての現代東アジアの人口

を使用した PCA プロット。 

 

 

 

B  日本人、朝鮮人、漢民族の

みを現代人集団として用いた

PCA プロット 
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土居ヶ浜弥生個体の遺伝的祖先 

ADMIXTURE の解析では、ドイガハマ弥生個体の遺伝的祖先を、現代の東アジア人、北東シベリア人、日本列島と朝鮮

半島の古代人とともに推定しました。 

交差検証誤差値に基づいて、K = 3 が現在の母集団セットの祖先源集団の最も妥当な数であると判断しました(図 2)。

混和棒グラフでは、赤、青、黄色の成分は、それぞれ縄文関連、東アジア関連、北東シベリア関連の各祖先に由来する成分

を示していると解釈された。 

図3 東アジアとシベリアの人口を用いた混和解析。 

A 祖先番号K.B の交差検証誤差 K = 3 における東アジア人と北東シベリア人の推定クラスターメンバーシップ値を示

す混和棒グラフ 

 

以前に報告したように[例えば、参考文献[25, 72]、現代の日本人は 3 つの遺伝的要素を示していた。 

現生日本人 28 人のうち、縄文系系、東アジア系、北東シベリア系の祖先の平均割合は、それぞれ約 10%、約 80%、

10%であった。土居ヶ浜弥生の祖先は、縄文系系が約7%、東アジア系が約67%、東北シベリア系が約26%であった。 

その比率は、熊塩田弥生個体、古墳個体、現代日本人のものと似ていました。 

土居ヶ浜弥生個体に東アジア関連成分が大量に観察されたことは、東アジア関連祖先を持つ集団が古墳時代に日本列島

に移住したと主張する前述の先行研究[25]と矛盾する。 

興味深いことに、古代朝鮮人の中には、縄文関連の祖先をかなり持っていた者もいた(Fig. 13)。 
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例えば、四地戸から出土した個体(TYJ001)は、先行研究で報告されているように、ほぼ100%の縄文人の祖先を示し

ていた[57]。対照的に、現代の朝鮮人は縄文関連の祖先をほとんど示さなかった。 

 

土居ヶ浜弥生個体と東アジア個体群の系統関係 

TreeMix プログラム[62]は、ドイガハマヤヨイ個体と東アジアの個体群との系統発生関係を調査するために使用され

ました(図 22)。この研究では、もっともらしいシナリオが再現されなかったため、混血イベントを仮定したツリーは提

示されませんでした(データは示されていません)。 

TreeMix ツリーでは、縄文人の個体群が他の東アジアの個体群から分岐したのは、大陸の東アジアのクラスターと日本

のクラスターが分岐する前に、縄文人の系統が他の東アジアの集団の基底に位置することを裏付けています。 

図4  Treemix v1.3 を使用して再構築された系統樹。ヨーロッパフランス語を根とする最尤系統樹。 

図には、日本のクラスターと東アジア大陸のクラスターという 2 つの異なる東アジアクラスターが示されています 

  

東アジアの個体群は、図1 で 2 つの異なるクラスターに分けられました。4. 

 1 つのクラスターには、現代朝鮮人、漢民族、彼女、アミなどの東アジア大陸の人口が含まれていました(大陸東アジア

クラスターと呼ばれます)。もう 1 つのクラスターは、現代日本人、土居ヶ浜弥生個体群、Japanese_Honshu_Kofun

集団、Korea_Gimhae_DaeseongDong 集団(日本人クラスターと呼ばれる)で構成されていました。 

東アジアの人口の中で、現代の韓国人集団は、日本のクラスターの共通の祖先に最も近いと特定されました。 

この観察結果は、PCA の結果と一致しています(図2)。 

これらの結果は、朝鮮人が漢民族よりも遺伝的に日本人に近いことを示している。 

古代朝鮮人の人口、Korea_Gimhae_DaeseongDong は、日本のクラスターに含まれていた(図1)。 

この明らかなクラスタリングは、[56]で示唆されているように、縄文人集団から Korea_Gimhae_DaeseongDong

集団への遺伝子流動によるものかもしれない。TreeMixツリーから推測されるKorea_Gimhae_DaeseongDong

個体群と日本人個体群との関係は、今後の研究で慎重に検討する必要があります。 

 

土居ヶ浜弥生個体に遺伝的に近い集団 

2 つの集団間で共有されたドリフトを明らかにする尺度であるアウトグループ f3 統計の分析[63]により、日本人集団

(古代Japan_Honshu_Kofun と現代の日本人)が遺伝的に最もドイガハマ弥生個体に最も近いことが明らかになり、

古代と現代の韓国の集団が密接に追随していることが明らかになりました(図2)。5) 

古代朝鮮人の中では、Korean_Ando 道ヶ浜弥生個体と最も親和性が強く、弥生時代の日本列島への移民は、群山や金

海の古代朝鮮人よりも遺伝的に Korean_Ando に近い集団から派生していたことが示唆されている。 

古代と現代の日本人、および古代と現代の韓国の人口の f3 統計は、他の現代のアジアの人口の統計量よりも大きかっ
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たが、そのエラーバーは|Z |≤1 は、一部のアジア人集団のものと重複していました。 

図5 東アジアとシベリアの人口を用いた混和解析。  混和は混血か? 

A 祖先番号K.B の交差検証誤差 K = 3 における東アジア人と北東シベリア人の推定クラスターメンバーシップ値を示

す混和棒グラフ 

    

アウトグループ f3 の結果は、ドイガハマ・ヤヨイと共有される遺伝的浮動を示しています。 

データセット内でアウトグループ f3-統計量が最も高い上位 30 の母集団。エラーバーは、|Z |≤ 1 

また、f4(Mbuti, Doigahama_Yayoi; 現代日本人または現代朝鮮人, X)を計算し、日本人と韓国人の集団がドイガ

ハマ弥生個体に最も近い現生集団であるかどうかを確認した。 

人口X は、|Z |= 3.Z ≥ 3 の集団 X は観察されませんでしたが、Z < 3 < -3 を示す集団 X は、古代日本人、現代

日本人、古代韓国人、または現代韓国人の人口が X の場合にのみ検出されました (表 S5)。 

他のすべてのモデルでは、Z 値は -3 未満でした。したがって、少なくとも本研究で検証された現代集団のうち、日本

人や韓国人の集団に匹敵するほどドイガハマ個体に遺伝的に近い集団は存在しないと結論付けられた。 

 

土居ヶ浜弥生個体と縄文個体の遺伝的親和性 

f 4(Mbuti, Doigahama_Yayoi;Jomon1, Jomon2)を用いて、ドイガハマ弥生個体と遺伝的親和性が最も高い縄

文集団を同定した(図S3)。 

要するに、土居ヶ浜弥生個体が遺伝的に縄文 1 よりも縄文 2 に近い場合、f4 統計量は正になり、逆に負になる。この分

析には、さまざまな時代や場所の縄文人の集団が含まれていました。 

各集団の古代ゲノムの数が限られていることを考えると、結果は寛大な基準を使用して解釈されました。 

Z |= 2 です。f4(Mbuti, Doigahama_Yayoi;Japan_Shikoku_LateJomon、他の縄文個体)は Z<-2 で負の値
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を示し、他の縄文個体と比較して、Japan_Shikoku_LateJomon が土居ヶ浜弥生個体に対して有意に強い親和性を

示したことを示しています。 

特に、Japan_Shikoku_LateJomon が発掘された四国地方は、本データセットの他の縄文試料が発掘された地域の

中で、土居ヶ浜遺跡に地理的に最も接近しています(図S1)。このことから、土居ヶ浜弥生個体の縄文系祖先は、山口県に

近い地域に住んでいた縄文人に由来するものと考えられます。 

良質な古代ゲノムの数が限られているため、決定的な証拠はまだ報告されていませんが、今回の結果は、縄文人の集団

間で集団が分化していた可能性を示唆しています。これは、日本列島のさまざまな場所からの高品質の縄文ゲノムを使

用してさらに調査する必要があります。 

 

ドイガハマ弥生個体の混和モデリング 

f4 比試験(図 4)1)は、モデルの適合性を評価し、土居ヶ浜弥生を含む古代および現代の日本人における縄文関連の祖

先の割合を推定するために実施された。混和率が[0, 1]区間の外側にある場合は、モデルに適合していないことを示

します。表 S6 では、このようなモデルの混和率を赤でマークしています。 

図1 で現代朝鮮語を「b」、他の東アジア言語を「a」としたとき、モデルはよく一致しました。1.  

しかし、他の東アジア人を「b」、現代朝鮮人を「a」と仮定した逆のシナリオでは、混入率(α)が 1 を超え、良好な適合は見

られませんでした。 

ヘジェンまたはオロケンを「b」と仮定するどちらのモデルも、遺伝的に北東シベリアに近い集団であり、うまく適合しま

せんでした。これは、北東シベリアと縄文の系統の間で共通の祖先があるからだと思われます[23, 24]。 

そこで、日本人集団の混血割合を推定し、縄文人と現代朝鮮人を混血源とし、フランス語と漢人をそれぞれ「o」と「a」と

命名した(図166)。 

図6A および表S6)。 

このモデルでは、土居ヶ浜弥生個体は、朝鮮系の祖先が 89.6%、縄文系の祖先が 10.4%であると推定された。 

古墳の個人と現代の日本人も、縄文関連の祖先の約6〜7%を示しました。 

一方、下本山弥生個体の縄文系祖先の割合は、他の個体よりも顕著に高かった。 

これは、シモモトヤマ・ヤヨイの個体が縄文人の近くに位置していたという PCA の結果と一致しています(Fig.2B)。 

図6  二元配置混和モデルで推定された混和率。  

A f4 比テストで推定された混和率。   B qpAdm テストで推定された混和率。エラーバーは、|Z |≤ 1 
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最後に、ドイガハマ弥生個体を含む日本人集団の混血モデルを検証するために、qpAdm 分析を行った(表 S7 および

S8)。この分析では、P 値が非常に低いモデルはデータと互換性がなく、棄却される可能性があり、[0, 1]区間外の混

合比率が推定されるモデルは無意味です。 

したがって、そのようなモデルはデータに適していないと見なされました。 

また、二元混血モデル(表 S7)については、縄文系と漢族の祖先を想定したモデルは、土居ヶ浜弥生個体には適合しな

かった。対照的に、縄文人と朝鮮人の祖先を仮定したモデルは、土居ヶ浜弥生の個人だけでなく、古墳の個人と現代の日

本人にもより適合した。qpAdm 解析から得られた日本人集団の混血比率の棒グラフを図1 に示します。図6B. 

 

qpAdm テストでは、土居ヶ浜弥生個体は、縄文系系の祖先が 12.9%、朝鮮系の祖先が 87.1%であると説明された

(図 1)。図 6B および表 S7)。qpAdm 解析は、アウトグループ母集団セットの選択に特に敏感ですが、上記の f4 比

検定と同様の結果が得られ、qpAdm 解析で設定されたアウトグループが適切であったことを示しています。 

 

同じアウトグループセットを使用して、縄文関連、東アジア関連、北東アジア関連の祖先の 3 つの祖先を仮定した 3 方向

混血モデルの適合性も検討しました。 

この分析では、漢族または現代朝鮮人の個人を東アジア関連の祖先の源泉として用い、中国-HMMH-MN の個体を北

東アジア関連の祖先の源泉として用いた(表 S8)。China-HMMH-MN individual は、中国内モンゴル自治区

Kezuozhongqi の Haminmangha 遺跡から発掘された古代のサンプルです。 

北東アジア関連の祖先の源泉として China-HMMH-MN 個体を選択したのは、三元混合モデルを提案した以前の研

究[25]でこの目的のために使用されたためです。 

 

漢を東アジアの人口とみなすと、3 元混合モデルのいずれも日本人集団に対して適切な混合比率をもたらさなかった

(すなわち、1 つ以上の推定混合比率が[0, 1]の範囲外にあった)。 

現代朝鮮語を東アジア系祖先の源泉とした場合、その混血割合は土居ヶ浜弥生個体と Japan_Honshu_Kofun の許容

範囲内であった。 

しかし、China_HMMH_MN の混血率は、土居ヶ浜弥生個体と Japan_Honshu_Kofun を対象とした場合の標準誤

差よりも小さく、推定された混血率が強く支持されていないことが示された。 

したがって、我々の分析では、検討した 3 方向混合モデルは限定的であったが、3 方向混合モデルが 2 方向混合モデル

よりも優れているという結論を支持する肯定的な結果は得られなかった。 

議  論 

この研究の重要な発見の一つは、すべての分析において、現代の集団の中で、韓国の集団は、日本人を除く他のどの東

アジアの集団よりも、ドイガハマ弥生個体と遺伝的類似性を示したということである。 

このことは、弥生時代の日本列島への移民は、主に朝鮮半島から来ていたことを示唆しています。 

したがって、縄文人と移民の混血に関する遺伝学的研究は、まず朝鮮人が日本列島への主要な移民の供給源であった可

能性を考えるべきです。 

最も妥当なソース母集団が混和モデリングで使用されていない場合、結果は真の履歴から大きく逸脱する可能性があ

ります。 

 

この研究では、現代および古代の韓国の個人は、以前の研究と一致して、かなりの北東ユーラシア関連および東アジア

関連の要素を持っていることがわかりました[73、74]。 

したがって、韓国人集団と縄文人集団の混合、それに続く日本列島の混合集団内の遺伝的浮動は、日本人に観察された

主要な遺伝的祖先を説明する可能性があります。 

日本人のゲノムに縄文の要素に加えて、東アジア関連と北東シベリア関連の要素の両方が存在することは、必ずしも弥

生時代に北東シベリア関連の祖先を持つ集団と古墳時代に東アジアに関連する祖先を持つ集団の 2 つの別々の集団が

日本列島に独立して移住したことを意味するわけではないことを強調する必要があります。 
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これまでの研究では、下本山弥生と古墳の両個体に見られる東北ユーラシア関連成分は、弥生時代に日本列島に導入さ

れ、古墳個体では観察されたが弥生個体には観察されなかった東アジア関連成分が新たに出現したとされている[25]。

しかし、下本山弥生よりも古い土居ヶ浜弥生は、縄文や東北シベリア関連の祖先だけでなく、東アジア関連の祖先も多く

存在していたことがわかった(Fig. 13)。 

弥生、古墳、および現代の日本人の混血モデリングに関する現在の分析は、縄文関連および朝鮮関連の祖先を仮定した

二元併用モデルを強く支持していた(表S7)。 

2 つの研究の不一致は、以前の研究で分析された下本山弥生個体のユニークな遺伝的プロファイルから生じた可能性が

あります[25]。これらの下本山弥生個体は、縄文人と遺伝的に近いと報告されている[26]。 

 

この研究では、一貫して、下本山弥生個体は PCA プロットで縄文人の近くに位置付けられました(図2)。 

2B)、そして、下本山弥生個体における縄文系祖先の推定割合は、土居ヶ浜弥生個体のそれよりもはるかに高かった

(Fig. 2)。 

移民は東アジア大陸部から来たため、遺伝的に縄文人から離れており、東アジア大陸人に近い弥生人の方が、移民の起

源を明らかにするための分析に適しているように思われる。 

この文脈では、日本列島における混血の研究において、弥生個体の代表として、下本山弥生個体ではなく、土居ヶ浜弥生

個体を用いるべきである。 

アウトグループ f3 の解析では、土居ヶ浜弥生個体は、他の古代朝鮮人個体よりも、現生朝鮮人および Korean_Ando

個体と遺伝的浮動を共有していることが示された(Fig. 13)。 

したがって、弥生時代の日本列島への移民は、遺伝的に現代の朝鮮人または Korean_Ando に近い集団に由来してい

た可能性がある。 

現在のところ、移民が朝鮮半島のどの部分から来たのかは明らかではありません。 

弥生時代が始まった約 3000 年前の多くの古代朝鮮語ゲノムを解析することは、朝鮮半島に移民が来た主要な地域を

特定するのに役立つかもしれない。 

東ユーラシアの個体群は、南北軸に沿って遺伝的なクラインを示すと報告されている[75, 76]。 

東ユーラシア大陸では、北方の人口ほど北東シベリア関連の祖先を持つ割合が高く、南の人口ほど東アジア関連の祖先

を持つ傾向があると予想される。 

本研究の結果を考慮すると、最も妥当なシナリオは次の通りである(図S4): 

東アジア系と北東シベリア系の両方の祖先を持つ朝鮮人は、弥生時代から古墳時代にかけて日本列島に連続して 

移住した。この移住には、地元の縄文人との混血が含まれていました。現代の中国本土の日本人は、この混血人口 

の子孫と考えられています。 

今後、日本列島のさまざまな場所から出土した弥生と古墳のゲノム解析により、移民が縄文人と混ざり合いなが 

ら日本列島に広がっていった経緯が明らかになるだろう。 
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掲載された英語翻訳文を転載しています。 また、論文の巻末にはこの研究の具体的なアプローチ・解析手法等が示され、

論文の検証も公開されています。 具体的な論文の内容はよく理解できていませんので、 

詳細は本文査読のうえ、でご確認ください。 

 

要約 

先史時代の日本は、過去3000 年の間に、まず採集から水稲作、そして国家形成へと急速な変貌を遂げました。 

長年の仮説では、日本本土の人口は、縄文の先住民族の狩猟採集漁師とその後の弥生農民から二重の祖先を持つと仮定

されています。しかし、農業移住とそれに続く社会文化的変化のゲノム的影響は、依然として不明である。 

本研究では、農耕前後の日本古代ゲノム 12 種を報告しています。 

我々の分析によると、縄文人は数千年にわたって~1000 人という小さな有効個体数を維持しており、海面上昇を通じ

て日本の島国化が見られた 20,000 年から 15,000 年前の大陸の個体群とは大きく異なることがわかった。 

稲作は、北東アジアの祖先を持つ人々によって導入されました。 

意外なことに、古墳帝期に東アジア系の祖先が流入したことが明らかになった。 

これら 3 つの祖先要素は、現在の集団を特徴づけ続けており、日本のゲノム起源の三者モデルを支えています。 

 

紹介 

日本列島は少なくとも38,000年前から人間によって占められてきました。しかし、その最も急進的な文化的変革は過

去3000年以内に起こっただけであり、その間にその住民は狩猟から広範な稲作、そして技術的に進歩した帝国国家へ

と急速に移行しました(1、2)。これらの急速な変化は、ユーラシア大陸からの地理的な孤立と相まって、日本をアジアの

農業の普及と経済集約に伴う移動パターンを研究するためのユニークな小宇宙にしています。 

農耕文化が到来する前は、この群島は縄文文化に属する多様な狩猟採集漁民グループによって占められていました。 

縄文時代は、最終氷期極大期(LGM)に続く最古のドリアス時代に始まり(3)、最古の土器片は~16,500 年前(ka 前)に

さかのぼり、これらの集団は世界で最も古い陶磁器の使用者の一部となっています(2)。 

縄文人の自給自足戦略は様々で、人口密度は空間と時間を通じて変動し(4)、定住傾向にあった。この文化は弥生時代

(~3 年前)の初めまで続き、水田稲作の到来により列島で農業革命が起こりました。その後、~1.7ka 前に始まる古墳時

代が始まり、政治的中央集権化が起こり、地域を定義するようになった皇帝の治世が始まりました(1)。 

 

現代の日本人集団の起源に関する不朽の仮説は、日本人集団が先住民族の縄文人と、後に弥生時代に東ユーラシア大陸

から到着した人々の混血であるという二重構造モデル(5)を提案している。 

この仮説はもともと形態学的データに基づいて提案されましたが、分野を超えて広くテストされ、評価されています

[(6)の最近のレビューを参照]。 

遺伝学的研究により、現在の日本人集団内の集団の階層化が特定されており、日本列島への移住の少なくとも 2 つの波

を支えています（7–10)。 

 

これまでの古代DNA 研究は、縄文人や弥生人の遺伝的親和性を今日の日本人集団に示している(11-15)。 

それでも、農業の移行とその後の国家形成段階の人口統計学的起源と影響はほとんど知られていません。 

歴史的言語学的な観点からは、日琉祖語の到来は、弥生文化の発展と水稲栽培の普及にマッピングされる理論化されて

いる(6)。しかし、考古学的な文脈とその大陸の所属は、弥生時代と古墳時代の間で異なります(1)。 

知識と技術の普及が大規模な遺伝子交換を伴っていたかどうかは、まだ解明されていない。 
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本稿では、新たに解読された 8000 年にわたる日本列島の先史時代と原史時代を網羅した 12 の古代日本語ゲノムに

ついて報告します(図 1、表 1)。私たちの知る限り、これは列島から得られたタイムスタンプ付きのゲノムの最大のセッ

トであり、最古の縄文人や皇帝古墳時代の最初のゲノムデータが含まれています。 

 

また、縄文人3人(縄文後期のF5とF23、縄文末期の IK002)(12-14)と、九州北西部の弥生文化に関係した2000

年前の 2 人(骨格遺構は移民型ではなく縄文型)であるが、他の考古学的資料からは明らかに裏付けられた 5 つの先史

時代の日本人ゲノムも分析に含めた弥生文化との関連(15、16)。このような形態学的評価にもかかわらず(16)、これ

ら 2 つの弥生個体は、縄文人に比べて現在の日本人集団に対する遺伝的親和性が増しており、弥生時代後期にはすでに

大陸群との混血が進んでいたことが示唆されている(15)。 

これらの日本人ゲノムを、中央および東部草原(17、18)、シベリア(19)、東南アジア(12)、東アジア(15、20、21)に

またがる大規模な古代ゲノムデータセットと統合することで、縄文時代の農耕以前の集団と、その後の移動と混血をよ

り特徴付けることを目指しています。今日の群島の遺伝的プロファイルを形作っています。 

図１. 新たに解読された 8000 年にわたる日本列島の先史時代と原史時代を網羅した 

12 の古代日本語ゲノムについて報告 

 

表1 
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(A) 考古学的遺跡は、この研究で新たに配列決定された個々のゲノムの円と、以前に報告された場合は三角形でマ

ークされています(表1 および表S1 を参照)。 

色は、日本の先史時代と原史時代の 3 つの異なる時代、縄文、弥生、古墳を表しています。 

(B) 各個体は、x 軸に全ゲノムカバレッジ、y 軸に年齢中央値(現在より前の年数)でプロットされています。 

縄文人の 9 個体は、年齢(注 S1 参照)に基づいて、初期(JpKa6904)、初期(JpOd274、JpOd6、

JpOd282、JpOd181、JpFu1)、中期(JpKo2)、後期(JpKo13、JpHi01、F23、F5)、および最終

(IK002)の 5 つの異なるサブ期間に分けられます。 

 

12 個の試料のうち 9 個は縄文文化に関連しており、列島の西部と中央部、縄文時代の 4 つの異なる段階(縄文初期、前

期、中期、後期)を表しています(図1)。残りの 3 つのサンプルは~1.3ka 前のもので、古墳時代のものです。 

新たに配列決定されたすべてのゲノムは、死後の損傷パターン(図S1)と低レベルの現代人の汚染(<2.15%)を示して

いることを確認します(表1および表S2)。 

私たちの親族分析は、すべての個人のペアが無関係であることを確認しました(図S2)。 

 

すべての縄文人のミトコンドリアハプログループは、N9b または M7a クレードに属しており、これらはこの集団と強

く関連しており(11–14, 22)、今日では日本国外ではまれである(23)。 

縄文人の 3 人のオス(表 S3)は Y 染色体ハプログループ D1b1 に属しており、これは現代の日本人集団には存在する

が、他の東アジア人にはほとんど存在しない(24)。 

 

対照的に、古墳の個体はすべて現在の東アジア人によく見られるミトコンドリアハプログループに属しており(25)、一

方、単一の古墳の男性は O3a2c の Y 染色体ハプログループを持っており、これは東アジア全体、特に中国本土でも見

られます(26)。東ユーラシアの人口統計学のより広い文脈に私たちのデータを位置づけるために、私たちは古代日本

のゲノムを、以前に発表された古代(表S4 と図S3)と現在の個人のゲノムデータと組み合わせてみました。 

 

この研究全体を通じて、現代の日本人人口は、Simons Genome Diversity Project(SGDP)(27)または 1000

ゲノムプロジェクトフェーズ 3(28)の JPT(つまり、東京の日本人)のデータのいずれかで表されています。 

しかし、今日、先祖代々の異質性が群島全体に存在し、この標準的なリファレンスセットでは完全には捉えられていない

ことに注意します。この研究で分析された他の古代および現在の集団は、主に地理的または文化的文脈によってラベル

付けされています。 

 

業績 

先史時代と原史時代の日本の古代ゲノムの時系列 

私たちの最初のスクリーニングは、群島全体の 6 つの考古学的遺跡から発掘された 14 の古代骨格の遺物に焦点を当

てました(注S1を参照)。これらのサンプルのうち12個には高レベルの内因性ヒト DNAが保存されており(表1)、そ

の後、0.88×から 7.51×の範囲でさらにショットガンシーケンシングが行われました(図1 および表S1)。 

図1.古代日本人のサンプリング場所、年代、ゲノムカバレッジ。 

 

異なる文化時代間の遺伝的区別 

統計 f 3(Individual_1、Individual_2;mbuti)(図2A)。私たちの結果は、縄文人、弥生人、古墳人の 3 つの異なるク

ラスターを非常に明確に定義しており、最後のクラスターは現代の日本人の個人とグループ化されており、文化的な変

化がゲノムの変化を伴っていたことを示唆しています。 

縄文データセットには大きな空間的および時間的変動があるにもかかわらず、12 人全員間で非常に高いレベルの共有

ドリフトが観察されています。弥生個体は互いに最も密接に関連しており、古墳個体よりも縄文個体との親和性も高い

です。古墳と現代の日本人の個体は、この指標によって互いにほとんど区別がつかず、過去1400 年間にある程度の遺

伝的連続性があったことを示唆しています。 
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図2.日本における経時的な遺伝的多様性。 

(A)ペアワイズアウトグループ f のヒートマップ 3すべての古代と現代の日本人の統計比較。 

(B)現在の東ユーラシア人112 人(灰色の円と日本語が濃い緑色で強調表示されている)に投影された古代日本人(縄 

文人、弥生人、古墳)と大陸人(色付き記号)を視覚化した主成分分析(PCA)。 

(C)混和解析(K = 11、K = 2 から K = 12 までの全画像が図S5 と S6 に示されている)から選択された個体は、 

明確な縄文の祖先成分(赤で表される)、バイカル地域とアムール川流域の古代サンプルで一般的な成分(水色で表 

される)、および広範な東アジアの成分(黄色で表される)を示している。 

中央草原で最も優勢な灰色の成分は、古代と現代の日本のサンプルには存在しません。 

中央と下の行は、各地理的地域から選択された古代東ユーラシアの人口を示しています: 

中国南部(左から右へ:Liangdao1、Liangdao2、Xitoucun)、 黄河(YR)(中期新石器時代、YR_MN;新石器時代後期、

YR_LN;新石器時代後期、 Upper_YR_LN;青銅器時代後期/鉄器時代、YR_LBIA 年;鉄器時代、Upper_YR_IA)、 

中国北部(玉民、ビアンビアン、ボシャン、シャオガオ)、 西遼川(WLR)(中期新石器時代、 WLR_MN;新石器時代後期、

WLR_LN;青銅器時代、WLR_BA;HMMH_MN 年ハミンマンガの中期新石器時代の個人。WLR_BA 年と WLR_BA_o 年)、 

アムール川(AR)(新石器時代前期、AR_EN 年、鉄器時代、AR_IA 年、CentralSteppe_EMBA、AR_Xianbei_IA 年)、 

バイカル(新石器時代前期、Shamanka_EN 年、Lokomotiv_EN 年)、中央草原(ボタイ、CentralSteppe_EMBA、

OkunevoEMBA)とは異なる遺伝的背景を持つ青銅器時代の個体。 

さらに、主成分分析(PCA)を使用して、古代日本人の大陸集団に対するゲノムワイドな常染色体親和性を調査しました。 

 



私たちは、南アジアと中央アジア、東南アジアと東アジア、シベリアの SGDP データセットから、現代の人口の遺伝的変

異に古代の個体を投影しました(図2B と図S4)。 

 

私たちは、古代の日本人が PC1 に沿ってそれぞれの文化的呼称に分かれていることを観察します。 

すべての縄文人の個体は密集したクラスターを形成し、他の古代の集団や現在の東南アジア人や東アジア人からバラバ

ラになり、地理的な孤立が続いていることを示唆しています。 

この2個体の弥生個体は、この縄文星団の近くに現れ、(15, 16)で報告されているように、縄文と遺伝的および形態学

的に類似していることを裏付けている。しかし、東アジア人集団へのシフトは、弥生には追加の大陸の祖先が存在するこ

とを意味します。 

 

東ユーラシアの古代人は、PC2 で南から北への地理的なクラインを示しています:中国南部、黄河、中国北部、西遼河、悪

魔の門洞窟、アムール川、バイカル。古墳時代の 3 人は、黄河群の多様性に該当します。 

Human Origins Array データセットを用いた ADMIXTURE 解析は、縄文時代終了後の列島への大陸遺伝子流入

の増加も支持しています(図2C、図S5、S6)。 

縄文には明確な祖先成分があり(図 2C の赤で表されています)、それは弥生の高レベルでも見られ、古墳と日本のレベ

ルでは減少したままです。新しい祖先の構成要素は、アムール川流域とその周辺地域で見られるプロファイルと同様の

割合で弥生に現れます。これらには、北東アジア人に優勢な大きな要素(水色で表される)と、より広範な東アジアの祖

先を表す別の小さな要素(黄色で表される)が含まれます。この東アジアの要素は、古墳時代と現代の日本人の人口で支

配的になります。 

 

地理的孤立による縄文系統の深い分岐 

縄文人が他の集団から分離していること(図 2)は、先行研究で提唱されているように、縄文人が東ユーラシア人の間で

明確な系統を形成しているという考えを支持している(13, 14)。 

この分岐の深さを探るために、私たちは、異なる数の混血イベントを持つTreeMixを使用して、縄文と他の17の古代

および現在の集団との系統関係を再構築しました(図3A および図S7)(29)。 

 

その結果、縄文は、後期旧石器時代の東ユーラシア人(天元とサルキット)と古代東南アジアの狩猟採集民(ホアビンヒア

ン)の初期の分岐後、現在の東アジア人、古代ネパール人(チョコパニ)、バイカル(Shamanka_EN 年と

Lokomotiv_EN 年の狩猟採集民)、沿海地方のチェルトビ・ヴォロタ洞窟(悪魔の門の洞窟)などの他のサンプルが分裂

する前に出現したと推測されます。 更新世のアラスカ(USR1)。 

さらに、この系統の深く分岐した他の 2 つの狩猟採集民系統間の縄文の位置を、f4(ムブティ、X;Hoabinhian/ 

DevilsCave_N、縄文語)(図S8、A および B)。 

これらは、縄文時代の初め以降のデータセット内のすべての東アジアの個体が、以前に分岐したホアビンヒアンよりも縄

文に対する親和性が高いが、DevilsCave_N と比較して親和性が低いことを示しています。 

 

これは、縄文がホアビンヒアンと東アジア関連の系統の混合であるという以前に提案されたモデルではなく、東ユーラ

シアの 3 つの異なる狩猟採集民の系統発生の推定された系統発生を支持しています[f3(縄文;ホアビンヒアン、

DevilsCave_N) = 0.193、Z = 61.355;テーブル S5](12、30)。 

 

また、テストしたすべての移動モデルにおいて、縄文から現代日本人への遺伝子流動を一貫して推測しており、遺伝的

寄与は 8.9〜11.5%の範囲であった(図S7)。 

これは、ADMIXTURE 分析から推定された現在の日本人の平均縄文成分9.31%と一致しています(図2C)。 

これらの結果は、縄文人の深い分岐と、現在の日本人集団との祖先のつながりを示唆している。 
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図3.縄文系の人口統計学的歴史。 

 

 

(A) TreeMix によって 2 つの移動のモデルの下で再構築された最尤系統樹。 

この木は、古代(太字)と現代(イタリック体)の集団間の系統関係を示しています。 

色付きの矢印は、移動経路を表しています。移行の重みは、移行エッジから派生した祖先の割合を表します。 



m = 0 から m = 5 への他のすべての移行モデルを図S7 に示します。 

(B)中石器時代および新石器時代の狩猟採集民の ROH スペクトル(8.8ka-old の JpKa6904 を含む)。 

ROH の全長は、0.5〜100Mb の範囲の異なるサイズのホモ接合フラグメントに対してプロットされます。 

(C)8.8ka 古い縄文個体の N(x 軸)と T(y 軸)の異なる組み合わせでのモデルのフィッティング。 

バルーンプロットの各ポイントは対数を表します 10-尤度が最も高いモデルと他の与えられた各モデルとの間の尤 

度を比較するスケーリングされた近似ベイズ因子(aBF)。 

aBF = 0 の点は、尤度が最も高いモデルです(N = 1000 および T = 20 ka 前;図S10 を参照)。 

NA は、aBF の尤度が 0 に等しいため、モデルで測定できないことを意味します。 

(D)アウトグループ f の比較 3f を使用して測定された 3 つのサブ期間に分割された縄文データセットの統計結果 

3(Jomon_Sub ピリオド、X;Mbuti)(拡張分析については図S12 を参照)。 

3 つのサブピリオドは次のとおりです:初期縄文(JpKa6906);縄文初期(JpFu1、JpOd6、JpOd181、

JpOd274、JpOd282);また、すべての中、後期、および終文の縄文 (F5、F23、IK002、JpHi01、JpKo2、

および JpKo13) の結合されたグループ。 

 

私たちは、集団遺伝学的モデリングを適用して、縄文系統の出現時期を推定します。 

私たちのアプローチでは、ホモ接合性(ROH)の実行のゲノムワイドパターンを利用して、最も古く、最もカバレッジの

高いサンプルである JpKa6904(注 S2 を参照)で観察された ROH スペクトルに最も適合する人口統計学的シナリ

オを特定します。ROH トラクトの分布は、有効な人口規模と、個体内のハプロタイプの 2 つのコピー間の最新の共通祖

先までの時間を反映している(31,32)。 

 8.8ka の縄文は高レベルの ROH を持っており、特に短い ROH の頻度は(最近の近親交配ではなく個体群の影響に

よるもの)これまでに報告されているものの中で最も高い(図3B)(33)。 

このパターンは、縄文人の個体間で強く共有された遺伝的浮動と相まって(図 S9)、縄文人の個体群が深刻な個体群の

ボトルネックを経験したことを示唆しています。人口規模と分裂時間のパラメータ空間を探索すると、推定では、縄文系

統の出現は15〜20ka前であり、その後、少なくとも初期縄文時代まで~1000人という非常に小さな人口規模が維持

されます(図 3C、図 S10 および S11)。これは、LGM の終わりに海面が上昇し、本土への陸橋が切断されたことと一

致し(34、35)、縄文土器が群島に初めて出現する直前である(2)。 

 

次に、縄文人が系統の分岐後、群島での孤立前に大陸の上部旧石器時代の人々と接触したかどうかを、統計 f4(ムブティ、

X;縄文、漢/大/日本語)(図S8、CからE)。調査対象となった後期旧石器時代の個体のうち、漢族、ダイ族、日本人よりも

縄文人に有意に近いのは Yana_UP 人だけであった(Z > 3.366)。 

この親和性は、これらの参照集団を他の東南アジア人や東アジア人(表 S6)に置き換えても検出可能であり、縄文人の

祖先と古代北シベリア人(LGM以前に北ユーラシアに広まっていた集団)との間の遺伝子の流れを裏付けている(19)。 

 

最後に、縄文人集団における潜在的な時間的および空間的変動を調査しました。 

縄文時代の初期、初期、中期後期-最終段階によって定義される 3 つの時間的グループは、古代および現在の大陸の集

団と同様のレベルの共有遺伝的浮動を示しており、これらの亜期間における群島の外部からの遺伝的影響がほとんど

またはまったくないことを示唆している(Fig. 3D および図S12)。 

このパターンは、統計 f 4(ムブティ、X; sub_Jomon 私、sub_Jomonj) で、i と j は 3 つの縄文群の任意のペアです 

(図 S13)。 

これらの縄文個体は、地理的な(すなわち、サンプルが位置する異なる島:本州、四国、礼文島)でグループ化した場合、同

様に大陸の個体群に対する遺伝的親和性の多様性を示さない(図S14)。 

縄文人の個体内で観察可能な唯一の違いは、本州に位置する部位間の親和性がわずかに高いことであり、本州と他の

島々との間の遺伝子流動が制限された島嶼効果を示唆しています(図S15)。 

全体として、これらの結果は、縄文人の集団内の空間的および時間的な遺伝的変異が限定的であることを示しており、

数千年にわたってアジアの他の地域からほぼ完全に孤立していたという考えを支持している。 
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弥生時代の水田稲作の分散 

弥生文化と関連づけられる群島の南西部出身の 2 人(図 1)(15)は、縄文人と大陸人の祖先を持つことがわかった(図

2)。 

私たちの qpAdm 分析は、弥生が縄文人の混血でない子孫であるというモデル(P = 0.00003)を拒否し、これら 2

つの個体を縄文系統の一部としてグループ化する形態学的評価とは対照的でした（16)。 

縄文人以外の祖先は、群島に稲作を持ち込んだ人々によって導入された可能性があります。 

まず、古代東ユーラシアの集団で、縄文人よりも弥生人に対する遺伝的親和性が高いかどうかを、f4(ムブティ、X;縄文、

弥生)(図4A、図S16)。大陸でサンプリングされた古代の集団のほとんどは、長江下流域から稲作が最初に広がった黄

河流域(20)(ジャポニカ米の仮想的な起源、すなわち湿った米)の集団を含め、弥生人との有意な親和性を示していま

せん（36)。 

しかし、弥生族への過剰な親和性は、稲作と文化的関係を持たない集団(Z > 3.0)、すなわち中国東北部の西遼河流域

(WLR_BA_o年およびHMMH_MN年)、バイカル(Lokomotive_EN年、Shamanka_EN年、UstBelaya_EBA年)、

および北東シベリア(Ekven_IA 年)の集団で検出された。この親和性は、さらに 2 人の個人では観察できません

(WLR_BA;Z = 1.493)は、他の青銅器時代の西遼河の個体(WLR_BA_o)(20)と同じ遺跡から来ました。この 2 人の

祖先は、WLR_BA_o 人(1.8±9.1%)よりも黄河関連の祖先(81.4±6.7%)がはるかに高く(20)、このことから、調査

された古代の黄河の集団が、弥生人が持っていた非縄文人の祖先の主要な源泉である可能性は低いことが示唆される。 

 

図4.弥生時代の遺伝的変化。 
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(A)f からの結果を強調する地理的地図 4(ムブティ、X;縄文、弥生);縄文人よりも弥生に著しく近い大陸の古代集団 

(Z > 3.0)は赤い三角形で表され、両方の集団と対称的に関連する人々は灰色の円で表されます。 

(B)縄文人と他の源泉の双方向の混合物でモデル化された弥生の遺伝的祖先:西遼河 (WLR_BA_o または HMMH_MN) 

またはバイカル狩猟採集民(Lokomotiv_EN)の青銅器時代または中期新石器時代の個人。 

縦棒は、qpAdm によって推定された ±1 SE を表します。混和率の値を表S7 に示します。  

(C)弥生と縄文個体との間の共有遺伝的浮動と縄文遺跡の地理的位置との相関。弥生サイトからの球面距離は、 

ハバーサイン式(93)で測定されます。 

地図には、弥生の遺跡が赤い矢印で、縄文遺跡が色違いの円でマークされています。 

 

これら 6つの大陸祖先の潜在的な源泉をさらに区別するために、弥生を縄文人の双方向の混合としてモデル化し、それ

ぞれが qpWave を使用してモデル化しました(表S7)。 

混血モデルは、これらのうちの 3 つについて自信を持って支持されました（P > 0.05）:バイカルの狩猟採集民と、アム

ール川の祖先が高い西遼中期新石器時代または青銅器時代の個人（20)。これらのグループはすべて、北東アジアの祖

先の主要な構成要素を共有している(図2C および図S17)(20)。 

 

縄文インプットの混血率は 55.0±10.1%、50.6±8.8%、または 58.4±7.6%は、これら 3 つがそれぞれ第 2 の源

泉として使用されたときに qpAdm によって推定され(図 4B および表 S7)、西遼中期新石器時代と青銅器時代の個

人が単一の源集団に統合されたときには 61.3±7.4%が返されました(表S7)。 

さらに f で確認します 4(ムブティ、縄文;Yayoi_1、Yayoi_2)は、縄文人の祖先のレベルがこれら 2 人の弥生個体間で

同等である(Z=1.309)。 

これらの結果は、この九州北西部の遺跡に関連する弥生コミュニティに対する先住民の狩猟採集民と移民の貢献がほぼ

等しいことを示唆している。 

この同等性はユーラシア西部の農業移住と比較すると特に顕著であり、英国とアイルランドの群島(37–40)を含む多く 

の地域で狩猟採集民の貢献が最小限に抑えられており、ユーラシアの地理的に極端な島としての日本を反映しています。 

 

私たちの混血モデルで使用された西遼の個体群は、それ自体が稲作を実践していなかったが、彼らは日本に広がる農

業の仮説ルートのすぐ北に位置しており、私たちの結果はそれに重みを与えている。 

これは、山東半島(中国北東部)をたどって遼東半島(朝鮮半島の北西部)に入り、朝鮮半島を経由して群島に到達します

(41)。さらに、弥生文化がどのようにして群島に広がったのかを、アウトグループ f を用いて調査した 3 弥生と各縄文

個体との間の遺伝的親和性を測定した統計。 

その結果、遺伝的浮動の共有の強さは、弥生個体の位置からの距離と有意な相関があることがわかった(P = 

0.00697;図4C);縄文遺跡が弥生遺跡に近づくほど、縄文人の個体は弥生人と遺伝的な浮動を共有しています。 

この結果は、朝鮮半島を通じた稲作の導入を支持し(41,42)、その後、群島の南部で地元の縄文人集団と混ざり合った。 

 

古墳時代の移民の遺伝的祖先 

古墳時代に大陸から列島への人口移動が続いたことを、史料が強く支持している(1)。 

しかし、私たちの 3 人の古墳個体の qpWave モデリングは、弥生個体に適合する縄文人と北東アジア人の祖先の双方

向の混合を否定しました（P < 0.05;表S8)。 

したがって、古墳は、私たちの外集団 f から支持されているように、祖先の構成要素の点で弥生とは遺伝的に異なりま

す。3、PCA、および混和剤クラスター(図2)、および以前の形態学的研究(43、44)から。 

古墳の個体の遺伝的構成に貢献した追加の祖先グループを特定するために、f を使用して古墳と各大陸の集団との間の

遺伝的親和性をテストしました 4(ムブティ、X;弥生、古墳)(図5A および図S18)。 

私たちのデータセットに含まれる古代または現代の人口のほとんどは、弥生人よりも古墳にかなり近いことがわかりま

した。この知見は、6 世紀の間に群島にさらに移動したことを示唆しており、この 2 つの時代からゲノムが分離されて

いる 
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図4.弥生時代の遺伝的変化。 

 
(A) f からの結果を強調する地理的地図 4(ムブティ、X;縄文、弥生);縄文人よりも弥生に著しく近い大陸の古代集団

(Z > 3.0)は赤い三角形で表され、両方の集団と対称的に関連する人々は灰色の円で表されます。 

(B)縄文人と他の源泉の双方向の混合物でモデル化された弥生の遺伝的祖先:西遼河(WLR_BA_o または 

HMMH_MN)またはバイカル狩猟採集民(Lokomotiv_EN)の青銅器時代または中期新石器時代の個人。 

縦棒は、qpAdm によって推定された ±1 SE を表します。混和率の値を表S7 に示します。 

(C)弥生と縄文個体との間の共有遺伝的浮動と縄文遺跡の地理的位置との相関。 

弥生サイトからの球面距離は、ハバーサイン式(93)で測定されます。 

地図には、弥生の遺跡が赤い矢印で、縄文遺跡が色違いの円でマークされています。 

 

私たちは、弥生と私たちの f から特定された集団の双方向の混合物の適合をテストすることにより、この移動の原因を

絞り込もうと試みました。4統計は古墳にかなり近いとされています(表S9)。 

この混和モデルは、試験した 59 集団中5 集団のみについて P > 0.05 で自信を持って支持された。 

次に、qpAdm を適用して、弥生とこれらの各ソースからの遺伝的寄与を順番に定量化しました(表S9)。 

その後、二元配置混和モデルは、異なる参照セットからのサポートが不足しているため、追加の 2 つの母集団で拒否さ

れました。残りの 3 つの集団(漢族、朝鮮人、YR_LBIA 人)は、古墳への寄与度が 20〜30%である(図S19)。 

これら 3 つはすべて強い遺伝的浮動を共有しており(図 S17 の緑の四角で強調表示)、ADMIXATION プロファイル

に広範な東アジアの祖先の主要な要素があることを特徴としています(図S6)。 

古墳の個体における追加の祖先の源をさらにスクリーニングするために、弥生の祖先を縄文人と北東アジア人の祖先に

置き換えることにより、三方向の混合をテストしました(表 S10)。このモデルでは、ハンのみが祖先の源として成功裏

にモデル化されており(図 5B)、3 方向混和モデルの適合度は、可能な 2 方向混血モデルよりも有意に良好でした(表

S11)。 

抽出した弥生集団と古墳集団の間で縄文人の祖先が約 4 倍に希薄化されていることを考えると、これらの結果は、国家

形成期に東アジア系の移民が大量に流入したことを示唆している。 

 

次に、弥生時代と古墳時代に観察された大陸の祖先が、北東アジアと東アジアの中間レベルの同じ源泉に由来する可能

性を探ります(表S12)。 

黄河流域(YR_LBIA)の青銅器時代後期と鉄器時代の個体群である古墳(Kofun)の二元系混合物により適合する候補

は 1 つだけでした（20）、これは参照セット間で一貫していませんでした（ネスト、P = 0.100;表S13)。 

縄文を除いた弥生との遺伝的流動(Z=2.487)は統計的に有意ではないにもかかわらず(図 4A、図 S16)、YR_LBIA

と縄文との間の二元モデルも弥生に適合することがわかった(表S14)。 

このイエローリバーの集団は、qpAdm の推定によると、約 40%が北東アジア人、60%が東アジア(つまり漢人)の祖

先を持つ中間の遺伝的プロファイルを持っています。 

したがって、これは、特定のモデルで弥生と古墳の両方に適合する中間の遺伝的プロファイルであり、これらの集団で

は 37.4±1.9%、87.5±0.8%の入力があります(表S14)。 

これらの結果は、弥生と古墳の間の遺伝的変化を説明するには、単一の供給源からの連続的な遺伝子流動が十分である

可能性を示唆しています。しかし、私たちの広範な分析では、遺伝子流動の単一の源泉は、2 つの異なる移動の波よりも

可能性が低いことを強く示唆しています。 
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まず、混血で確認された北東アジア人と東アジア人の祖先の比率は、弥生人(1.9:1)と古墳(1:2.5)で大きく異なってい

ました(図2C)。 

第二に、この大陸の親和性の対比は、弥生が北東アジアの祖先を持つ人々と有意な親和性を持つという繰り返しのパタ

ーンがあり(図 4A および図 S16)、古墳の個体は漢族や古代の黄河の集団を含む他の東アジア人と密集したクラスタ

ーを形成する(図5A)という異なる形式の f 統計でも観察できるそしてイチジク。S17 および S18)。 

最後に、DATES による古墳個体の混血の年代測定から、2 パルスモデルの支持を見出す(図S20)(45)。 

中間集団(すなわち YR_LBIA)との単一の混血事象は、現在(B.P.)の 1840 年±213 年前に発生したと推定されてお

り、これは弥生時代の始まり(~3ka 前)よりもかなり遅い。 

 

対照的に、2 つの異なる源泉を持つ 2 つの別々の混血事象を仮定すると、結果として得られる推定値は、弥生時代と古

墳時代の始まりと一致する時期(縄文と東北アジアの祖先の混合は 3448 年±825 年 B.P.、縄文人と東アジア人の祖

先の混合は 1748 年±175 年B.P.;図S20)と一致する時期に合理的に適合する。 

これらの遺伝的発見は、考古学的証拠と、この期間に大陸から新しい人々が到着したことを文書化した歴史的記録の両

方によってさらに裏付けられています(1)。 

 

現代日本語における古墳の遺伝遺産 

この 3 人の古墳は、図2 に示すように、遺伝的には現在の日本人と似ています。 

これは、古墳時代以降、日本人集団の遺伝的構成に大きな変化がなかったことを意味する。 

現在の日本人サンプルにおける追加の遺伝的祖先のシグナルを探すために、大陸の集団が古墳と比較して現代のゲノ

ムに対して優先的な親和性を持っているかどうかを f を使用して検証しました。4(ムブティ、X;古墳、日本語)(図 S21)。 

 

古代の集団の中には、日本人よりも古墳に対する親和性が高いものもあるが、 

古墳に存在する祖先の追加の源泉として qpAdm によって支持されているものはない(注S3 と表S15 を参照)。 

意外なことに、古代または現代の集団は、古墳を除いて、現在の日本人と追加の遺伝子流動を示していません。 

さらに、我々の混血モデルにより、現在の日本人人口は、縄文人や弥生人の祖先を増やすことなく、また現在の東南アジ

ア人や東アジア人、シベリア人に代表される追加の祖先を導入することなく、古墳の祖先によって十分に説明されるこ

とが確認されている(表S16)。 

また、現代の日本人集団は、古墳の個体の三方向混血と同じ祖先の構成要素のセットを持っており(表S17)、サンプリン

グされた古墳の個体と比較して、現代の日本人の東アジアの祖先のレベルがわずかに増加していることを発見しました

(図S22)。 

これは、ある程度の遺伝的連続性を示唆していますが、絶対的なものではありません。 

古墳と現代の日本人集団との間の連続性の厳密なモデル(すなわち、古墳の系統に特有の遺伝的浮動がない)は否定さ

れる(表S18)(46)。 

しかし、日本人集団における縄文人の祖先(15.0±3.8%)は、古墳の個体群(13.1±3.5%)と比較して、縄文人の祖先

が希薄化していない(図S22)のに対し、それ以前の弥生時代や古墳時代には、大陸移動によって縄文人の祖先が著しく

減少した(図4、5)。「混和なし」モデルを用いて qpAdm による古墳と日本人の遺伝的クラッド性を検証したところ、古

墳は日本人とクレードを形成することがわかりました(P = 0.769)。 

 

これらの結果は、国家形成期に確立された 3 つの主要な祖先の遺伝的プロファイルが、 

歯や非韻法的頭蓋形質からも支持されるように、現在の日本人集団の基盤となっていることを示唆している(47,48)。 

 

議論 

私たちのデータは、現在の日本人集団の三祖構造の証拠を提供し(図 6)、縄文人と弥生人の起源が混在するという確立

された二重構造モデルを洗練しています(5)。 

縄文人は、LGM後の日本列島内での長期にわたる孤立と強い遺伝的浮動により、独自の遺伝的変異を蓄積し、それが現

https://www.science.org/doi/10.1126/sciadv.abh2419#F2
https://www.science.org/doi/10.1126/sciadv.abh2419#F4
https://www.science.org/doi/10.1126/sciadv.abh2419#F5
https://www.science.org/doi/10.1126/sciadv.abh2419#core-R45
https://www.science.org/doi/10.1126/sciadv.abh2419#core-R1
https://www.science.org/doi/10.1126/sciadv.abh2419#F2
https://www.science.org/doi/10.1126/sciadv.abh2419#core-R46
https://www.science.org/doi/10.1126/sciadv.abh2419#F4
https://www.science.org/doi/10.1126/sciadv.abh2419#F5
https://www.science.org/doi/10.1126/sciadv.abh2419#core-R47
https://www.science.org/doi/10.1126/sciadv.abh2419#F6
https://www.science.org/doi/10.1126/sciadv.abh2419#core-R5


代の日本人のユニークな遺伝的要素の根底にあります。弥生時代はこの孤立の終わりを告げ、少なくとも 2.3ka 前に

アジア本土からのかなりの人口移動が始まりました。しかし、日本の先史時代と原史時代のその後の農耕および国家形

成段階で列島に到着した人々のグループの間には、明確な遺伝的区別が見出されます。弥生個体の遺伝データは、形態

学的研究から裏付けられているように、群島に北東アジアの祖先が存在することを実証している(5, 49)一方、古墳で

は東アジアの祖先が広く観察されている。縄文文化、弥生文化、古墳文化のそれぞれを特徴づける祖先は、今日の日本人

集団の形成に大きく貢献しました。 

 

図6.先史時代および原史時代の日本における文化変遷と並行するゲノム変遷。 

 

縄文人は、強い遺伝的浮動と日本列島での長期の孤立により、非常にユニークな遺伝的プロファイルを持っていました。

稲作は、弥生時代に北東アジアの祖先を持つ人々(WLR_BA_oとHMMH_MNに代表される)によってもたらされまし

た。さらなる移住の波は、古墳時代に広範囲にわたる東アジアの祖先(漢人に代表される)を群島にもたらしました。そ

れ以来、この三者祖先の構造は列島で維持され、現代の日本人の遺伝的基盤となっています。 

 

縄文人の祖先の系統は、他の古代および現在の東アジア人とは大きく異なる東南アジアに起源を持つと提唱されてい

る(12-14)。この分岐のタイミングは、以前は 18〜38ka 前と推定されていました（14)。8.8ka 古い縄文個体の

ROH プロファイルを用いたモデリングでは、この年代を 20〜15ka 前の範囲内の下限に絞り込む(図 3)。日本列島

は、LGM の初め(28 ヶ月前)(34)に朝鮮半島を通じてアクセス可能になり、大陸と列島との間の人口移動を可能にし

た。その後、海面上昇により 17〜16ka 前に朝鮮海峡が拡大したことで、縄文人の系統が大陸の他の地域から孤立した

可能性があり、また、縄文土器が生産された最古の証拠と一致している(2)。また、私たちの ROH モデリングでは、縄

文人は初期縄文時代に~1000 人という小さな有効個体数を維持しており、その後の期間や群島の異なる島々で彼らの

ゲノムプロファイルにはほとんど変化が見られないことも示されています。 

 

農業の普及は、ヨーロッパのほとんどの新石器時代の移行で記録されているように、人口の入れ替えによって特徴づけ

られることが多く、多くの地域で観察された狩猟採集民の人口からの貢献は最小限に抑えられている(37-40)。しか

し、先史時代の日本における農業の移行は、同化のプロセスではなく、同化のプロセスを含んでおり、九州の先住民の縄

文人と九州の新たな移民からの遺伝的貢献がほぼ同等であったという遺伝的証拠が見つかりました(図 4)。このこと

は、弥生時代初期には、少なくとも一部の島の一部が農業移民に匹敵する規模の縄文人人口を支えていたことを示唆し

ており、それは一部の縄文人コミュニティが実践していた高度な定住生活に反映されている(50-53)。 

弥生族が受け継いだ大陸の構成要素は、アムール川の祖先が高い(すなわち、WRL_BA_o と HMMH_MN)西遼川流域

の中期新石器時代と青銅器時代の人々によって最もよく表されている(20)。この地域の集団は、時間と空間において
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遺伝的に不均一である(20)。新石器時代中期から後期への移行期(すなわち、6.5 から 3.5ka 前)は、黄河の祖先が

25%から92%に増加したが、アムール川の祖先は時間の経過とともに75%から8%に減少したことを特徴としてお

り、これはキビ農業の激化と関連している可能性がある(20)。しかし、約 3.5ka 前に始まった青銅器時代には、アムー

ル川流域からの人々の明らかな流入により、人口構造が再び変化します(図 S17)(20)。これは、トランスユーラシア語

とシナ語の言語サブグループの間で集中的な言語借用が始まったことと一致している(54)。弥生族への過剰な親和性

は、古代アムール川の集団や現在のツンギス語を話す集団に遺伝的に近い個体に観察できる(図 4、図 S17)。我々の知

見は、遼東半島周辺のどこかに住んでいた人々によって湿式稲作が群島に導入されたが、彼らの祖先の主要な構成要素

はさらに北の人口から来ていることを示唆しているが、稲作の普及は西遼河流域の南で始まった(55)。 

 

古墳文化の最も顕著な考古学的特徴は、エリートを鍵穴型の塚に埋める習慣であり、その大きさは階層的な地位と政治

権力を反映しています(1)。この研究で配列決定された 3 人の古墳個体は、それらの古墳に埋もれていなかった(注 S1

参照)ことから、彼らは下位の人々であったことが示唆されます。彼らのゲノムは、東アジア系が多数派の人々が日本に

到着し、弥生集団と混ざり合ったことを記録している(図 5、図 S17)。この追加の祖先は、私たちの分析では、複数の祖

先の要素を持つハンによって最もよく表されています。最近の研究では、新石器時代以降、大陸では人々が形態学的に

均質になったと報告されており(56)、これは古墳時代の移民がすでに高度に混ざり合っていたことを示唆しています。 

いくつかの考古学的証拠は、弥生-古墳の移行期に、おそらく朝鮮半島南部から日本に新たな大規模な集落が導入され

たことを裏付けています。日本、韓国、中国との間には、中国の鏡や硬貨、韓国の鉄生産原料(1)、金属製の道具(刀剣な

ど)に刻まれた漢字など、いくつかの輸入品からも強い文化的・政治的親和性が見て取れる(57)。海外からのこれらの

リソースへのアクセスは、群島内のコミュニティ間で激しい競争をもたらしました。これにより、黄海沿岸などの大陸の

政体との政治的接触が促進され、支配権を争うようになった(1)。したがって、継続的な移住と大陸への影響は、古墳時

代を通じて明らかです。私たちの発見は、この状態形成段階での新しい社会的、文化的、政治的形質の出現に関与する遺

伝的交換を強力に支持しています。 

この分析には注意点があります。第一に、弥生文化に関連する骨格遺物が形態学的に縄文と類似している地域からの後

期弥生個体は 2 人だけに限定されています（16)。他の地域や他の時点の弥生の個人は、大陸のような祖先や古墳のよ

うな祖先など、異なる祖先のプロファイルを持っている可能性があります。次に、サンプリングは非ランダムであり、同

じ埋葬地から来た 3 人の古墳の個体の場合(表S1)の場合も同様です。弥生と古墳の遺伝的祖先の時間的および地域的

な変動を追跡し、ここで提案されている日本人集団の三者構造の包括的なビューを提供するためには、追加の古代ゲノ

ムデータが必要になります。 

 

要約すると、私たちの研究は、農業と技術主導の人口移動が大陸の他の地域からの数千年間の孤立を終わらせる前後の

両方で、日本列島に住んでいた人々のゲノムプロファイルの変化を詳細に調べています。 

これらの孤立した地域の個人に関する古代のゲノミクスは、主要な文化的移行がヒト集団の遺伝的構成に及ぼす影響の

大きさを観察するユニークな機会を提供します。 

 

材料と方法 

サンプリング 

日本列島の西部と中央部の 6 つの遺跡から出土した合計14 人の古代日本人(縄文人11 人、古墳3 人)の錐体骨と歯1

本がサンプリングされました。各遺跡の詳細な情報は、OxCal4.4 (58) から IntCal20 曲線で採取された考古学

的背景や放射性炭素年代など、注 S1 で提供されている。 

DNA 抽出 

試料処理は、金沢大学とダブリン大学トリニティカレッジの古代DNA専用の施設で行われ、(59)で述べたように、古代

DNA 処理に関するすべての注意事項が守られていた。 

サンプルは、さらなる処理の前に広範囲に撮影されました。すべての骨を両側で 15 分間紫外線にさらし、表面の汚染

物質を除去しました。それらの表面のさらなる洗浄は、抽出前にドリルで行われました。 

錐体側頭骨の耳嚢領域の三角形のくさび部分をサンプリングの対象としました。 
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くさび形または断片化された歯の半分は、DNA 抽出のために粉砕されました。 

骨粉末の~0.1g のアリコートを、(60)のように 0.5%漂白剤溶液による初期洗浄ステップの有無にかかわらず、また

は(61)のように消化前溶液によるシリカカラム法に供した。DNA 抽出物を MinElute シリカカラム(QIAGEN)で精

製し、55 μl の溶出バッファー容量で溶出しました。 

ライブラリの調製とシーケンシング 

各サンプルおよびブランクコントロールの初期スクリーニングは、主に(62)で概説した方法を用いて二本鎖DNA次世

代シーケンシングライブラリーを構築し、(38)と同様に修正を加えて、また、ビーズベースのサイズ選択[<100 塩基対

(bp)]を施した NEBNext Ultra II DNA Library Prep Kit for Illumina を用いて行いました。 

すべてのライブラリは、MiSeq Illumina プラットフォームで上映されました。ヒト内因性含量が>20%の DNA 抽出

物をハイカバレッジシーケンシングのために選択し、その後、ウラシル-DNA-グリコシラーゼ(UDG)(63)で処理して

から、前者の方法で 2 回目のライブラリーを構築した。 

ハイカバレッジのシーケンシングを複雑にするために、UDG で処理した各ライブラリーから、独自のインデックスを持

ついくつかのポリメラーゼ連鎖反応(PCR)を調製しました。 

テンプレートの濃度に応じて、異なる PCR サイクルを使用しました。次に、Agilent TapeStation 2200 システム

と D1000 ScreenTape を使用して、濃度と品質を評価しました。12 人の UDG 処理ライブラリのハイカバレッジシ

ーケンシングを、Macrogen(韓国)または TrinSeq(アイルランド)の HiSeq 2500 または NovaSeq 6000 

Illumina プラットフォーム(100 bp シングルエンドリードまたは 50 bp ペアエンドリード)で実施しました。 

シーケンスデータ処理 

cutadapt v1.9.1 (64) を使用して 1 bp 以上のオーバーラップで 1 bp の生のシングルエンド シーケンス読み

取りからアダプターをトリミングし、長さが 34 bp 未満のシーケンスを削除し、AdapterRemoval v2.2.2 (65) 

を使用して AdapterRemoval v2.2.2 (65) を使用して --collapse --minlength 25 --minquality 25--

trimkns および --trimqualities を使用してアダプターをトリミングしました。 

トリミングされたリードは、BWA (Burrows-Wheeler Aligner) v0.7.5 (66) の bwa-aln を使用して、緩和さ

れたパラメータ "-l 16500 -n 0.01 -o 2" を使用して、ミトコンドリア DNA (mtDNA) の改訂 Cambridge 

Reference Sequence (rCRS) を使用して hg19 参照ゲノムにアラインされました。アライメントされたデータ

にマッピング品質20 を適用し、SAMtools v1.7 を使用して PCR の重複を削除しました(67)。古代DNA の真正性

は、UDG処理されていないライブラリーで、mapDamage2.0を使用して5'末端と3'末端の分解パターンをそれぞ

れ調べることによって決定された(68)。 

Picardツールバージョン1.101(http://broadinstitute.github.io/picard/)を使用して読み取りグループを追

加しましたが、これはすべてのライブラリが個々の1つのバムに統合される前にです。マージされたファイルに対して、

Genome Analysis Toolkit(GATK)バージョン 3.7-0(69)を使用して Indels を再調整し、各読み取りの最後に

ある 2 つの塩基の品質を手動でスコア 2(「ソフトクリップ」)に下げて、これらの損傷しやすい領域から遺伝子型を呼び

出すのを避けました。FASTQ 形式で公開された古代ゲノムに対しても同じ処理パイプラインを使用しましたが、

cutadapt の代わりに AdapterRemoval バージョン 2.2(65)を使用しました。場合によっては、BAM ファイルが

参照ゲノムに再調整され、同じパイプラインを通過しました。生データの品質評価は、FastQC v0.11.4 (70) を使用

して実施しました。 

汚染の推定と mtDNA ハプログループの決定 

ミトコンドリアの汚染率を決定し、ミトコンドリアハプログループを割り当てるために、配列リードを rCRS ミトコンドリ

アゲノムにアラインメントし、前のセクションで説明したのと同じパイプラインを使用してアラインメントされたデータを

再処理しました。コンセンサス配列は、SAMtools パッケージ内の mpileup および bcftools を使用して、最小コン

センサス深度 5、基本品質 30 に決定しました。次に、HAPLOFIND を使用して各コンセンサス配列に特定のハプロタ

イプを割り当てました（71)。 

我々は、(33)で前述したように汚染率を推定した:簡単に言うと、HAPLOFIND によって定義されたハプロタイプ定

義変異およびプライベート変異におけるコンセンサス配列と一致しない二次塩基の割合を計算した。また、C または G

とマークされた一塩基多型(SNP)を除去する場合、これは死後の損傷によるものである可能性がある割合も報告して
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います(表S2)。 

分子性決定と関連性 

古代の各サンプルの性別を決定するために、最小マッピング品質 30 で読み取りをフィルタリングし、(72)で概説した

方法に従いました。要約すると、性染色体の総数に対する Y 染色体の読み取りの比率を計算しました(Ry) (72)および

割り当てられた女性の場合Ry< 0.016 または男性の場合Ry> 0.075 (テーブル S3)。すべての古代人の親族推定

は、「古代DNA からの関係推定」(READ)を使用して行われました（73)。一親等近親者は解析から除外された。 

Y 染色体ハプログループ解析 

新たに配列決定されたすべての個体が雄であると決定され、GATKバージョン3.7-0(69)を使用して積み上げられ、

マッピング品質20、基本品質30 の国際遺伝系譜学会(ISOGG)SNP 指数と手動で比較されました。 

ジェノタイプの呼び出しと公開データセットへのマージ 

私たちは、この研究で新たに配列決定された古代日本人を含む古代東ユーラシア人の大規模なパネルを作成し、中央お

よび東部ステップ、シベリア、東南アジア、および東アジアの古代ゲノムを発表しました(表 S4 の古代人の完全なリスト

を参照)。我々は、2 つの異なる参照パネルに存在する両対立遺伝子 SNP 部位のすべての古代個体の遺伝子型を決定

づけ、それらは以下に統合されました:(i)1963 年の現代、古代、および参照ゲノムの 594,896 の SNP 部位からな

る Human Origin Array(HOA)(39)。(ii)SGDP は、278 の現代、古代、および参照ゲノム(27)で構成され、常

染色体トランスバージョンのみの SNP でフィルタリングされ、マイナー対立遺伝子頻度が 1%で、マージされたデータ

に 3,867,366 の SNP サイトが残りました。各 SNP 部位について、GATK バージョン 3.7-0(69)を使用して疑似

二倍体遺伝子型を作成するために、位置ごとに高品質の単一塩基(bq30)をランダムに呼び出しました。 

主成分分析 

PCA は、EIGENSOFT パッケージ(v7.2.0)(74)の smartpca(v16000)を使用して実施されました。SGDP パ

ネル(n = 112)で、すべての古代日本人と他の古代人のサブセクションを現在の東ユーラシア人に投影し、トランスバ

ージョンとグローバルマイナー対立遺伝子頻度を 1%にフィルタリングし、「killr2:YES」、「r2thresh:0.2」、

「numoutlieriter:0」、「lsqproject」のオプションを使用しました。 YES」と「autoshrink: YES」です。「Yayoi_1」

を除き、少なくとも 100,000 の SNP をカバーする古代の個人を含めました。 

 

混和 

SGDPデータセットに少なくとも100,000のSNPを持つ古代東ユーラシアのサンプル(n = 189)とHOAの現在

の集団(n = 786;ムブティ、サルデーニャ、南アジア人、東南アジア人、東アジア人、シベリア人、オセアニア人、ネイティ

ブアメリカン)。連鎖不均衡な部位の SNP は、PLINK v1.90b4.4 (76)を用いて、スライディングウィンドウサイズ

50 バリアント、ステップサイズ 5 バリアント、および r2しきい値は 0.2 (--indep-pairwise 50 5 0.2) で、分析

用に 186,856 個の SNP が残ります。2 から 12 までのクラスター数(K)のランダムなシードを使用して 10 回の

反復を実行し、プロットには交差検証誤差が最小の実行を選択しました。 

TreeMix 分析 

最尤木は、TreeMix(v1.13)を使用してさまざまな混和モデルの下で推論されました（29)。SGDP データセットの古

代と現在の人口のサブセットは、東ユーラシア全体の異なる祖先を表すために選択されました:Ust_Ishim、Yana_UP、

MA1、天元、サルキット、パプア、ホアビンヒアン(La368 および MA911)、クスンダ、縄文、チョコパニ、

Shamanka_EN、Lokomotiv_EN、DevilsCave_N、USR1、漢、アミ、および日本人。データセットは欠損していな

いかどうかでフィルタリングされ、98,687 の SNP が分析のために残りました。私たちは、Mbuti をアウトグループ

として使用してツリーをルート化し、移行なしまたは 1 から 5 までのデータをデータにマイグレーションするモデルを

適合させました。各モデルに対して合計 1000 回から 1500 回の反復が実行され、そのうち反復全体の平均に最も

近い可能性を持つ木が、特定のモデルの下で最も代表的なものと見なされました。 

F 統計 

qp3Pop (v300) と qpDstat (v662) と f を使用して f 統計を計算しました。4 モードを AdmixTools v6.0

パッケージで設定しました(77)。アウトグループfを使用しました 3Mbuti をアウトグループとして指定することによ

り、2 つの集団間または集団内のすべての個体のペア間の遺伝的関係を測定する統計。f の SE4 統計は、デフォルトの
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ブロックジャックナイフアプローチから計算されました。 

二倍体の呼び出しと ROH の決定 

GATK バージョン 3.7.0 の一部である HaplotypeCaller を使用して、最古の縄文、JpKa6904、および

Yana1(19)、USR1(78)、Loschbour、Stuttgart_LBK(39)、中石器時代のアイルランド語(SRA62)、新石器時

代のアイルランド語(JP14)(33)などの公開された高カバレッジの古代ゲノムの二倍体遺伝子型を呼び出しました。私

たちの二倍体呼び出しは、トランスバージョン部位と 1%のマイナー対立遺伝子頻度でフィルタリングされた 1000 ゲ

ノムフェーズ 3 リリース v5 パネル(28)に基づいています。 

VCFtools v0.1.13 (79) を使用して、遺伝子型の品質が 30、最小深度が 10 の結果をフィルタリングしました。こ

の分析には、各二倍体の古代サンプルに共通するトランスバージョン SNP (合計 660,027 SNP) を使用しました。

ROH は、PLINK v1.90b4.4 (76) を使用して各二倍体ゲノムで測定され、次のオプションが与えられました: -

homozyg --homozyg-density 50 --homozyg-gap 100 --homozyg-kb 500 --homozyg-snp 50 --

homozyg-window-het 1 --homozyg-window-snp 50 --homozyg-window-threshold 0.05. 

ROH による人口統計モデリング 

縄文系統の集団サイズ(N)と分裂時間(T)を推定するために、我々は、アフリカ外モデル(80)の合体シミュレーション

を適用して、ROH のゲノムワイドパターンを我々の最古の縄文人である JpKa6904(注 S2 参照)で観察されたもの

に当てはめることにより、尤度面を近似した。簡単に言うと、まず ROH 下での縄文ゲノムの割合を PLINK 

v1.90b4.4 を用いて測定した(76)。次に、ms(81)を使用して N と T の異なる組み合わせで合体シミュレーション

を行い、過去の特定の時間における古代の染色体をサンプリングできる「-eA」のオプションを使用しました。次に、0.5

〜100 Mb の範囲の ROH フラグメントのスペクトルを適合させました。 

3 番染色体から 22 番染色体までのデータを用いて、500 ≦ N ≦ 2500 と 10 ≦ T ≦ 40 ka 前のすべての組み

合わせからパラメータ空間を広く探索した。考えられるシナリオを含むパラメータ空間を絞り込み、全ゲノムデータ(つ

まり、染色体1 から 22)を使用してモデルの適合度を評価しました。モデルの適合は、近似ベイズ因子(aBF)(82)とし

て測定され、尤度が最も高いモデルが他のすべてのモデルと比較されました。ログを検討しました 10-aBF > 2.0 を

データの決定的な証拠としてスケーリングし、他のモデルとは対照的に、最も尤度の高いモデルを支持しました(83)。 

 

qpWave と qpAdm のモデリング 

日本の先史時代の混血イベントをモデル化するために、AdmixTools v6.0 パッケージの qpWave v600 と

qpAdm v1000を古代東ユーラシア人と SGDP人口のマージされたデータセットに適用した（77,84〉。 私たちの分

析では、全球的なマイナー対立遺伝子頻度が>1%のトランスバージョンサイトのみを使用し、「allsnps:YES」のオプシ

ョンを使用しました。サルデーニャ人(n = 3)、クスンダ人(n = 2)、パプア人(n = 14)、ダイ人(n = 4)、アミ人(n = 

2)、ナシ族(n = 3)(27)、天元人(n = 1)(85)、チョコパニ人(n = 1)(18 人)、マルタ人(n = 1)(86)、モデリングに

おける縄文個体のサブセット(JpKa6904、JpOd181、および IK002)の有無にかかわらず、アウトグループとして。

集団を混和事象の源泉と見なしたのは、源間の混和が、適切な集団における縄文のサブセットがある場合とない場合の

モデリングによってサポートされている場合のみである。 

DATES によるデート混和イベント 

DATES v753 (45)を用いて、古墳個体における 2 つの異なる混血事象の時期を推定した:1 つは縄文人と東北アジ

ア人の祖先との混ざり合い、もう 1 つは縄文人と東アジアの祖先との間の混血である。前者のモデルでは、WLR_BA_O

とラベル付けされた西遼河の個体と HMMH_MN を 2 番目の源として使用しました。後者のモデルにおける東アジア

の祖先は、1000 ゲノムフェーズ3 データ(28)で中国北京(CHB)の漢民族によって表されていた。世代の推定日付は、

世代ごとに25年を仮定して年に変換され、さらに3人の古墳個体の中央値の平均年齢(つまり、現在より1348年前)

に加算されました。使用したパラメータ設定は、binsize: 0.001、maxdis: 1.0、runmode: 1、mincount: 1、

lovalfit: 0.45 です。SE は、加重ブロックジャックナイフ法から推定されました。 

確認 

試料提供にご協力いただいた小野氏(倉敷市)、浅野氏(倉敷市)、吉岡泰弘氏(国立歴史民俗博物館)、向井英彦氏(金沢

市)に感謝いたします。 
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前月紹介した「最先端の遺伝子解析による現代人のルーツ 古墳時代の三重構造説」への異見紹介 

異見 日本人の祖先誕生はやはり弥生時代？ ゲノム分析、渡来人ルーツ解明   

土居ヶ浜遺跡の弥生個体の遺伝子解析により、日本列島への移民の起源に関する手掛かりが得られる 
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参考資料 1.  従来の「二重構造モデル」を支持根拠論文  古墳時代の三重構造説」への異見  
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土居ヶ浜遺跡の弥生個体の遺伝子解析により、日本列島への移民の起源が明らかになる |ジャーナル・オブ・ヒューマン・ジェネティクス 

参考資料 2.  「三重構造モデル」の根拠となった論文   古代ゲノム学が解明する日本人集団の三者起源 

 

 

 

2024 年10 月 和鉄の道 Iron Road に掲載した資料 

NHK BS  フロンティア 

「日本人とは何者なのか？」先進の遺伝子解析技術を視聴して           

2024.9.15.  

 古代ゲノム学が解明する日本人集団の謎 三重構造説モデル  

最先端の遺伝子技術「古代DNA 解析による大発見」 
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■ 番組視聴メモ 「日本人とは何者なのか？」先進の遺伝子解析技術を視聴して 2024.9.15. 
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