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現代人起源的基因證據
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摘要

現代人的起源一直是極具爭議的問題。根據化石證據、考古遺跡和現存現代人的基因變異，甚至是留存

在化石中的古基因，科學家已提出許多解剖學上的現代人（anatomically modern human; AMH），即智

人（Homo sapiens），也就是現存的現代人的起源模式。由於比起其他形式的證據，基因證據（genetic 

evidence）具有易於取得的優勢，它在人類演化歷史的相關研究中日漸重要。早期的基因證據多來自粒線體

基因（mitochondrial DNA; mtDNA）和不重組的Y染色體（non-recombining Y-chromosome; NRY）基因。這

些基因的分析結果提供一段簡單的現代人起源歷史，亦即現代人於10-20萬前起源於非洲，隨後散佈至非洲

以外的其他地區，並完全取代當時居住在該地的古人類（archaic human）原住居民—這些居民是百萬年前

離開非洲，散佈至其他地區的直立人（Homo erectus）之後裔。此結果再加上古生物學與考古證據，使主要

之現代人起源模式之一的近代非洲取代模式（recent African replacement）蔚為主流。然而，隨著越來越多

的X染色體（X-chromosomal）基因和體染色體（autosomal）基因分析的出現，科學家漸漸發現近代非洲取

代模式無法完全解釋這些基因分析所獲得的結果。多基因座（multilocus）的比較分析顯示，非洲在現代人

形成的過程中扮演著重要的角色，此外，除了百萬年前直立人走出非洲與15-20萬前具現代人特徵的古現代

人離開非洲之外，其間可能還有二次出走。就現存現代人的基因體中有些基因的年代可回溯至百萬年前來

推測，離開非洲的新移民並非完全取代「殖民地」的原住居民，而是有基因上的混合，不過，並不是每個

「殖民地」情況都相同，至少近東及歐洲地區的尼安德塔人（Homo neanderthalesis）就可能是被取代的例

外。（生醫 2009;2(2):176-190）
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前言

「尋根」似乎是人類的本能，於是在17世紀

科學逐漸昌明、一些與人類相似，卻又有很大差
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異性的古老骸骨（化石）在1800年代陸續出土

後，人們開始思考起「人種」的本源。在達爾文

（Charles Robert Darwin, 1809-1882）發表其鉅

著—「物種源始（for The Origin of Species）」

前，Latham已經在他的著作「人與其遷徙（Man 
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and His Migration）」中提出有關人類起源的問

題，包括人類已存在多長的時間？他發源於何

處？等1。而這些問題至今仍是科學家們亟欲瞭解

的問題之一。根據化石紀錄及分子生物學證據，

我們與近親黑猩猩（chimpanzee）的分歧時間被

推估在約6-8百萬年前2。而這往後的6-8百萬年

間，有許多類人（hominin）輪流登上世界舞台—

類人是指人與黑猩猩分歧後，所有出現在人類世

系（human lineage）的分類單位（taxa）—，然

而，不論他們停留的時間有多長，現在都已下

台，僅留存少數的化石和考古遺跡讓人們追尋。

唯有解剖學上的現代人（anatomically modern 

human; AMH），即智人（Homo sapiens），也就

是現存的現代人，至今仍然活躍於舞台上，不僅

廣泛分佈在差異很大的環境，且擁有將近70億的

人口。

Lieberman曾在他的文章提到，化石紀錄顯

示的人類演化歷史像一幅點彩畫，當你站近點

看與站遠點看時，會看到不同的景象3。現在

我們先站遠些，來看這幅點彩畫。由1800年

代到現在仍持續出土的化石，可以勾勒出人類

演化歷史的草圖（圖一）3-6。從這張草圖中可

發現，兩足（bipedal，即用兩隻腳行走的）類

人約於4百多萬年前出現在非洲。這些南猿屬

（Australopithecus）的類人擁有小而接近猿類的

腦容量（約450 cm3）、小的體型、突出的臉和

較大的牙齒。接著人屬由南猿屬演化而來3,4，大

約190萬年前，早期的非洲直立人（early African 

Homo erectus ）—有些古人類學家稱之為匠人

（Homo ergaster）—出現，他們已具有類似現代

人的體型和身體比例、腦容量明顯增加（約750 

cm3）、牙齒變小和使用石器。到此階段為止，類

人都只侷限在非洲。到了180萬年前左右，直立

人（Homo erectus）開始出現在非洲地區以外的東

南亞及東歐3,5,6。一些早期人類（early human）的

後繼者，一般稱為古人類（archaic human），包

含海德堡人（Homo heidelbergensis）和尼安德塔

人（Homo neanderthalesis）等，他們的腦容量已

相當接近現代人的水準（約 1200-1400 cm3）。

海德堡人於60萬-10萬年前分佈在非洲、亞洲和歐

洲。尼安德塔人約於20萬-2萬8千年前居住在中東

和歐洲5,6。最後登場是現代人。現代人的化石分

佈在除了南極洲以外的各大洲。但是最古老的現

代人化石是在衣索比亞（東非）被發現的，他生

存於距今約20萬年前5，他的後裔綿延至今。

這幅草圖的細節是許多待解之謎，而身為最

成功物種之一的現代人，他的起源一直是極熱門

且最富爭議的主題。兩個核心問題持續地被提出

來探討7-9。第一個問題是，使現代人有別於古人

類的「現代特徵」發源於何時、何地？產生這些

特徵的基因是全部傳承自一個單一的古族群（例

如一個位於東非的古族群）再擴散至全球？還

是由百萬年前離開非洲、分佈於各地的古族群

各自朝相同的方向演化且不斷相互混合、雜交

（hybrid）而構成？第二個問題是，假如現代人起

源於非洲，並由該處散佈到非洲以外的地區，那

麼，當他們抵達一個新的地區時，與生存於當地

的古人類的互動為何？那些古人類是否在與現代

人毫無雜交，或是在少有雜交的情況下被現代人

完全取代？若是兩者曾經雜交，那麼，古人類對

現代人基因池的貢獻度有多高？為了解答這些問

題，許多起源模式與證據被提出，然而，紛呈的

答案並未讓科學家們達到共識，因此他們仍在繼

續爭論，新的證據也不斷地推陳出新。

早期探討人類演化歷史多仰賴化石證據，

1980年代以後，隨著生物技術的蓬勃發展，大量

的基因資料快速累積，分析方法也不斷進步，提

供嶄新的視野和方向，於是基因資料的重要性與

日遽增。藉由分析現存現代人的基因變異，科學

家們得以回溯過去曾發生的事件，例如族群發源

的時間、地點、初始族群大小與族群波動（族群

人口統計），例如族群是長期保持差不多的大小

還是不斷成長，是否曾歷經瓶頸或擴張等，並藉

此推論現代人的起源。近十幾年來，古基因序列

的取得更使科學家們得以從另一個角度切入，探



圖一、類人（hominin）化石定年時間表。

（a）人類與其近親黑猩猩（chimpanzee）的分歧以後約6-8百萬年的期間，有許多類人出現，但是確

定的兩足（bipeda l，即用兩隻腳行走的）類人是在約4百多萬年前出現在非洲。它們被歸類為南猿屬

（Australopithecus），在腦容量及外型上多偏向猿類；（b）而真正較具現代人型態的類人是早期的非洲直立人

（early African Homo erectus）—或稱為匠人（Homo ergaster）—大約在190萬年前出現。到此階段為止，類人都

只侷限在非洲；（c）到了180萬年前左右，直立人（Homo erectus）開始出現在非洲地區以外的東南亞及東歐。

有些生存於數十萬年前的古人類（archaic human），如海德堡人（Homo heidelbergensis）和尼安德塔人（Homo 

neanderthalesis）等，他們的腦容量已相當接近現代人的水準；（c）最古老的現代人（Homo sapiens）化石是在

衣索比亞（東非）被發現的，定年結果顯示他生存於距今約20萬年前。古老的現代人化石在各大洲均有發現（除

南極洲外），它們的後裔即為現存的現代人。黃色區塊代表類人已出現在非洲以外的範圍。（彩圖詳見本刊網

頁）
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討古人類與現代人的關係。本文著眼於與現代人

起源有關的基因分析，然而，由於近三十年來，

這類研究的數量繁不勝數，故本文只選擇與族群

發源時間、地點相關者及古基因研究加以說明，

而忽略族群人口統計的部分。以下首先簡單回顧

常見的現代人起源模式及現代人基因變異的解讀

方法，再說明粒線體基因（mitochondrial DNA; 

mtDNA）和不重組的Y染色體（non-recombining 

Y - c h r omo some ;  NRY）基因證據（gene t i c 

evidence）對目前主流的起源模式—近代非洲取代

模式（recent African replacement）8,10,11之貢獻，

接著討論其他基因證據對近代非洲取代模式的支

持、質疑、修正或駁斥，最後回顧古基因的相關

研究。



179
www.idealversion.com

徐子涵

現代人起源模式

儘管歷史無法重現，但曾經發生過的事件不

會毫無痕跡，對人類的演化歷史而言，被留下來

的痕跡可能是化石、考古遺跡、語系（language 

phyla）、文化或是基因的變異，根據這些線索，

科學家們提出各種現代人的起源模式，其中有些

模式彼此之間只有微小的差異。早先對現代人起

源的爭辯主要在化石證據，而後轉移到考古及基

因證據。在眾多的起源模式中，最主要且對立的

兩個模式分別是多源模式（multiregional origins）

及近代非洲取代模式。但近來主要非洲起源

（primary African origin）的概念也開始常見於文

獻中7,8,12,13，分別說明如下：

一、多源模式：多源模式自被提出以來，已經過

一些修改，現在的多源模式主張，現今分佈在

全球各地、外型明顯有差異的現代人是由百萬

年前，離開非洲、移居各地的直立人分別演化

而成。區域間一定程度的隔離使他們維持區域

化的型態，而區域間的基因流（gene flow）

則使他們避免成為不同的物種。因此，人類由

「古型態」轉變為「現代型態」是一種漸進式

的過程，故多源模式也常被稱為區域連續模式

（regional continuity）（圖二、a）。

二、近代非洲取代模式：近代非洲取代模式認

為，現代人的血緣並沒有多源模式所認為的

那麼古老。它主張現代人是在10-20萬年前

起源於非洲的一個古族群，並由非洲散佈到

世界各地。當他們抵達新地區時，便完全取

代居住在當地的古人類，造成其滅絕，例如

在歐洲，現代人取代尼安德塔人。近代非洲

起源模式（recent African origin; RAO）有許

多的名稱，包括：近代非洲起源模式、非洲

取代模式（African replacement）、取代模

式（replacement）、走出非洲模式（out of 

Africa）、第二次走出非洲模式（out of Africa 

2）、伊甸園模式（garden of Eden）和單源模

式（single origin）等（圖二、b）。

三、主要非洲起源：主要非洲起源是Relethford7

所命名的，它是一個整體的概念，可再細分成

一系列相似的模式。基本上它認為非洲是現代

人最初的發源地，但是它不認為從非洲散佈到

其他地區的新移民完全取代了當地的原住古人

類，讓後者的基因毫無留存或極少留存在現代

人的基因池。反之，兩者之間應該存在某種程

度的基因混合，至於基因混合的多寡，便有一

系列的模式提出不同的見解（圖二、c）。

現代人基因變異的解讀

基因的類型

人 類 的 基 因 體 包 含 細 胞 核 內 的 核 基 因 與

細胞核外的mtDNA，核基因還可分為體染色體

（autosomal）基因、X染色體（X-chromosomal）

基因和Y染色體（Y-chromosomal）基因。這四種

類型的基因在遺傳方式、倍體（ploidy）、重組

（recombination）情況、突變速率和相對的有效

族群大小（effective population size; Ne，指一族

群中可繁殖的個體數）都有所不同8,14。mtDNA

和Y染色體基因為單親遺傳（uni-parenttal）—

mtDNA為母系遺傳（maternally inherited）、Y染

色體基因為父系遺傳（paternal inherited）—的單

倍體基因（haploid），因此沒有重組的現象—Y

染色體極少重組，通常被用於分析的部分是不重

組的Y染色體基因；體染色體和X染色體基因是雙

親遺傳的基因，故具重組現象，不過前者為二倍

體（dipploid），後者為單-二倍體。由於遺傳方

式和倍體的差異，使得四種基因體在有相同的男

女生育數量時，相對有效族群大小呈現mtDNA：

NRY：X染色體基因：體染色體為1：1：3：4的

比例。在突變速率方面，除了mtDNA很快之外，

其他均極緩慢8,14。

基因變異常用的分析工具



圖二、常見的現代人起源模式。

（a）多源模式（multireional origins）：主張現今分佈在全球各地、外型明顯有差異的現代人是由百萬年前，

離開非洲、移居各地的直立人（Homo erectus）分別演化而成。區域間一定程度的隔離使他們維持區域化的型

態，而區域間的基因流（gene flow）則使他們避免成為不同的物種；（b）近代非洲取代模式（recent African 

replacement）：主張現代人是在10-20萬年前起源於非洲的一個古族群，並由非洲散佈到世界各地。當他們抵達新

地區時，便完全取代居住在當地的古人類（archaic human），造成其滅絕；（c）主要非洲起源（primary African 

origin）：是一個整體的概念，可再細分成一系列相似的模式。基本上它認為非洲是現代人最初的發源地，但是它

不認為從非洲散佈到其他地區的新移民完全取代了當地的原住古人類，讓後者的基因毫無留存或極少留存在現代

人的基因池。反之，兩者之間應該存在某種程度的基因混合，至於基因混合的多寡，便有一系列的模式提出不同

的見解。（彩圖詳見本刊網頁）
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由於分子生物技術的進步，取得大量全球個

體的基因變異已不是難事，問題是怎麼從這些

現存現代人基因變異中，解讀出我們老祖宗的

故事，探索究竟是哪一種起源模式造就現存現代

人的基因變異。基因突變產生不同的基因型，

每種基因型在族群中的頻度分佈主要受到隨機

基因飄變（random genetic drift）、天擇（nature 

selection）、遷徙（migration）等因素所影響。它

們之中的一個或數個因素塑造現在的族群基因型

組成與其頻度分佈—即基因變異15。在分子族群遺

傳研究領域，Kimura的中性理論（neutral theory）

扮演重要的角色。此理論主張，大部分的基因變

異都是中性或的接近中性的，因此族群的基因變

異量主要由突變率和有效族群大小決定。藉由比

較族群基因變異的預測值及觀察值，可以測試族

群是否為中性演化16。而以中性理論為基礎開始發

展且不斷進步的分析工具，更能從現存現代人的

基因變異推測塑造此變異的因素、基因型之間的

關係及其產生的年代等。

常用的分析工具包括基因樹分析（gen e 

tree）、綜合統計值（summary statistics）分析

及最新發展的溯祖模擬（coalescent simulation）
8。在提到基因樹分析的功能前，有必要先說

明何謂單型。在遺傳分子隨著時間代代相傳下

去之際，突變會在親源關係漸行漸遠的分子

上累積，使它們成為不同的世系，謂之單型

（haplotypes）。基因樹分析可以重建基因單型之

間的親源關係，以及在這些單型中發現的多型性

（polymorphisms）—由突變所產生—之先後發生

次序，並估計這群單型的最近共祖時間（time to 

most the most recent common ancestor; TMRCA），
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若再配合各單型的地理分佈頻度，還能推論它們

的最近共祖地點（place to the most recent common 

ancestor; PMRCA）17。基因樹分析適用於不重組

的基因區域8,11。綜合統計值分析主要應用在族群

人口統計的研究上18。溯祖模擬可以同時測試許多

模式，探討在哪些情況下，產生現代人基因變異

觀察值的機會最高19-21。

MtDNA、NRY基因與近代非洲
取代模式

由於mtDNA和NRY是單親遺傳的單倍體基

因，沒有重組現象，使得科學家較容易解讀隨時

間演變的基因單型親源關係，並追溯最古老的

「母親」和「父親」存在的時間、地點，所以長

久以來，這兩種基因最常被用來研究現代人的起

源問題。而mtDNA成為這類研究的首選材料至少

還有其他兩個理由22,23：（1）mtDNA的演化速度

快，約為核基因的10-17倍，因此不需要太長的序

列，即可提供足夠的變異進行分析；（2）核基因

在一個細胞中只有兩個拷貝（copy）—X染色體和

Y染色體在男性細胞只有一個拷貝—，粒線體卻有

成百上千個拷貝，使得研究材料更容易取得。這

兩個優勢在研究古基因序列時特別有利。早期的

mtDNA和NRY研究在現代人起源問題的爭論上扮

演重要的角色。它們所呈現的結果加上考古學證

據使近代非洲起源模式成為被廣泛接受的現代人

模式8,10。以下是一些mtDNA和NRY的研究結果。

現代人共同的母親—mtDNA夏娃 

1987年，Cann等人在「自然」（Nature）

期刊發表其對147人的粒線體基因限制酶圖譜研

究。他們的限制酶圖譜大概涵蓋9%的mtDNA範

圍，人類mtDNA長約16,569 bp24。這147人代表5

個地理區域的族群，分別是非洲人（大部分是非

裔美國人）、亞洲人、高加索人（大部分是歐裔

美國人）、澳洲原住民和新幾內亞原住民。結果

顯示，147人中共有133種單型，而所有區域的族

群中，以非洲人的基因歧異度最高。Cann等人以

最大簡約法（maximum parsimony; MP）建構133

種mtDNA單型的親源樹，發現該樹分成兩大分枝

（大分枝下還有許多小分枝），其中一個大分枝

只有非洲的單型，另一個大分枝則是全部地理區

域的的單型都有。Cann等人以中點根（midpoint 

rooting）的方式決定親源樹的樹根，發現它位於

非洲。他們接著估計mtDNA序列產生歧異度的速

度，得到每百萬年2-4%，再以此數值獲得133個

mtDNA單型的TMRCA約為14萬-29萬年前，於是他

們推論，現代人的mtDNA全部源自20萬年前，居

住在非洲某個族群裡的一個單型—亦即非洲夏娃

（African Eve）。儘管Cann等人的取樣與分析方

法都受到批評25，但是1991年，Vigilant等人分析

全球189人的mtDNA替代環區（displacement loop; 

D-loop）序列，結果仍支持Cann等人的假設。

D-loop長1,122 bp，約佔mtDNA的7%，然而其變

異卻是mtDNA中最高的，特別是被稱為高變異區

I、II（hypervariable region I, II; HVR I, II）的兩部

分。Vigilant等人發現D-loop序列的歧異度在非洲

最高。189人中共有135種單型，以最大簡約法建

構親緣樹，使用黑猩猩為外群（outgroup）決定

樹根位置，發現該樹亦根植非洲。Vigilant等人估

計的TMRCA是16萬6千-24萬9千年前25。儘管他們

的分析方法後來亦遭到批評，導致現代人mtDNA

基因樹根植非洲受到質疑26，但是隨後Penny以改

良的分析方法重新分析他們的資料，肯定現代人

mtDNA基因樹根植非洲的結果27。

前述之Cann等人和Vigilant等人的研究只使

用了mtDNA的一小部分，連10%都不到。於是

一些科學家們開始對mtDNA的全基因體或編碼

區（coding region，約佔mtDNA基因體的93%）

進行定序分析。1995年，Horai等人定序分析1

位非洲人、1位歐洲人、1位日本人、3隻非洲

猿—黑猩猩、侏儒黑猩猩及大猩猩（gorilla）—

及1隻紅毛猩猩（orangutan）的mtDNA全基因體

序列發現，三個現代人中，以非洲人的序列歧
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異度最高。Horai等人以未加權算數平均群聚法

（unweighted pair-group method using arithmetic 

mean; UPGMA），使用mtDNA中的發生非同義

（nonsynonymous）取代的位置和所有的RNA區域

建構親緣樹（因為他們由前置分析判斷上述區域

的演化速率為常數），並以最大簡約法及最大概

似法，使用mtDNA編碼區的第一及第二編碼位置

及所有RNA區域，建構親緣樹為佐證，發現非洲

人是現代人中最古老的分枝。Horai等人估計的現

代人之TMRCA為14萬3千年（± 1萬8千年）28。

2000年，Ingman等人在「自然」期刊上發表他們

對53人的mtDNA編碼區之研究。他們的結果首次

為mtDNA基因樹根植非洲提供統計上的支持29。

Ingman等人以鄰近連接法（neighbour-joning; NJ）

建構親緣樹，亦發現該樹分成兩大分枝，一個大

分枝全部為非洲人，另一個大分枝包括部分非洲

人及非-非洲人，以黑猩猩為外群決定樹根，發

現NJ樹根植非洲，並獲得NJ bootstrap值100的支

持。Ingman等人估計的TMRCA為17萬1千5百年

前（±5萬年），他們也估計包括部分非洲人及

非-非洲人的分枝之TMRCA為5萬2千年前（±2萬

7千5百年前）。次年，Maca-Meyer等人以中央連

結網狀法（median-joining network）及NJ法分析

42個人的mtDNA全基因體，也得到根植非洲（NJ 

bootstrap值100）的結果。他們估計的現代人

TMRCA為15萬6千-16萬9千年前，並於5萬9千-6

萬9千年前，從非洲發生首度的族群擴張17。

綜合上述結果，可發現存現代人的mtDNA全

部來自非洲的一個族群，起源於15-20萬年前。

此族群隨後散佈到其他地區，取代原本生存於當

地的古人類。由於有關mtDNA的研究時來已久，

在科學家們的努力下，全球各地現代人的單群

（haplogroup）已經大部分被定義出來。如前所

述，基因樹分析可以重建單型彼此間的親源關

係，而彰顯它們彼此間差異的突變會呈階級性的

把單型分群，而一群享有落在階級基部突變的單

型，即被包含在同一個單群，顯示他們應源自同

一個祖先17。圖三、a為參考MITOMAP30、Kivisild

等人31及Metspalu等人32的資料所畫成的mtDNA基

因樹，樹枝標示各大單群及辨識這些大單群的多

型性。由於這方面的研究並非本文的重點，故圖

三、a是非常簡化的版本，如果讀者對這方面的研

究成果有興趣，可閱讀Kivisild等人31、Metspalu

等人32、Torroni等人33及Kong等人34的文章。

現代人共同的父親—NRY基因亞當

瞭解「mtDNA夏娃」的研究後，接下來要討

論的是有關「NRY基因亞當」的研究。儘管NRY

基因具有單親遺傳、單倍體、無重組現象這些優

點，但是它的演化速率和核基因一樣緩慢，讓它

在人類演化歷史的研究上受到很大的限制，直到

變性高效液相層析法（denaturing high performance 

liquid chromatography; DHPLC）被引入才有所改

善35。2000年，Underhill等人36利用167個NRY基

因多型性，在1062個來自21地理區域的男性個

體中辨識了116個單型，並利用最大概似法進行

分析。他們將116個單型分為10個單群。三個多

型性—M42、M94及M139把單群I 和其他的9個

單群分開，前者具有這三個多型性的祖徵對偶基

因（ancestral alleles），後者則具有其衍徵對偶

基因（derived alleles）。單群I 只包含非洲的少

數民族和有一名Sardinian（非-非洲人）。多型

性M168又把單群II（全為非洲人）和其他單群分

開（包含部分非洲人和所有非-非洲人）。其他8

個單群又被多型性YAP、M130和M89分成三大群

（圖三、b）。此結果顯示，現代的NRY基因亦是

全部源自非洲的一個族群，隨後再散佈到其他地

區，取代原本生存於當地的古人類之NRY基因。

他們估計的TMRCA為5萬9千年（95%可能區間為

4萬-14萬年）。此TMRCA幾乎是mtDNA的一半，

其他一些NRY研究所估計的TMRCA亦是如此，這

可能是因為mtDNA的突變率較高、天擇、或男性

繁殖成功率變異較大的緣故8。

由於在東亞發現的大量化石被認為其呈現類

人在外型、時空上的演化連續性，故有些科學家



圖三、經簡化之粒線體基因（mitochondrial DNA; mtDNA）單群（haplogroup）基因樹（gene tree）以及不重

組Y染色體（non-recombining Y-chromosome; NRY）單群基因樹。

（a）mtDNA單群基因樹：L0-L3屬於L巨單群（L macrohaplogroup），只分佈在非洲。M和N巨單群源自L3。M巨

單群除了M1出現在非洲外，其他的分枝單群的只侷限亞洲。N巨單群在歐亞及新世界（New World）都有分佈，

其內的U6單群則出現在非洲；（b）NRY單群基因樹：單群I及II幾乎完全只分佈在非洲。單群III分佈於非洲、近

東、北歐、南亞與中亞，其頻度隨著與非洲距離越遠越低。單群IV主要出現在日本。單群V及VIII則多出現在澳洲

與新幾內亞。單群VI和IX主要分佈於歐洲及印度河谷。VII主要分佈於東亞。X普遍分佈在美國。基因樹的樹枝上

以紅字標示決定單群的多型性（polymorphisms），樹枝頂端為單群。M巨單群下為其常見的分枝單群。N巨單群

除標示其主要的分枝單群外，亦在該主要分枝單群下亦標示常見的分枝單群。（彩圖詳見本刊網頁）
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主張東亞的現代人起源自東亞的直立人35,37。有

鑑於此，在2001年，Li及Su發表他們對12,127個

來自東南亞、大洋洲、東亞、西伯利亞和中亞

的男性之Y-染色體研究，以驗證上述說法。參考

Underhill等人在2000年的研究結果，他們檢驗這

12,127人是否具有YAP、M130和M89多型性中的

任一個。結果發現，全部的人均具有上述三多型

性的任一個，故證實這些個體有來自非洲的共同

祖先37。

誠如Garrign及Hammer所言8，mtDNA和NRY

基因的研究結果為現代人的起源描繪出一幅簡

單圖像，那就是現代人的表型皆源自更新世

（Pleistocence，約180萬年前至1萬年前）晚期的

一個小非洲族群，隨後散佈至非洲以外的其他地

區，完全取代當地原住的古人類，此即為前述被

廣為接受的近代非洲起源模式，當然除了基因證

據外，該模式還獲得一些古生物學和考古學證據

的支持，因而成為主流的現代人起源模式。

其他基因證據

儘管近代非洲起源模式在很長一段時間都蔚

為主流，然而隨著X染色體和體染色體基因證據
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逐漸累積，科學家們發現，近代非洲起源模式似

乎太過簡單，不足以完全解釋複雜的人類起源問

題，以下介紹幾篇其他基因證據。在此之前，必

須先說明，由於各類型基因在相對有效族群大小

上的差異（mtDNA：NRY：X染色體基因：體染

色體為1：1：3：4），而TMRCA約略與有效族

群大小呈線性正比關係，是故上述基因所估計的

TMRCA也會大略呈1：1：3：4的情況8,14。

Xq13.3

1999年，Kaessmann等人以語系為採樣的依

據，從Ruhlen所定義之17個地球語系中的16個

語系選取69人，定序其Xq13.3的非編碼區（non-

coding region）DNA。此DNA長10 kb，極少有重

組現象。他們發現，69人共有20個單型，由33個

多型性所決定。Kaessmann等人建立這20個單型的

親源網路（network）發現，最古老的單型出現在 

4個非洲人、2個澳洲原住民和2個亞洲人身上。

在整個親源樹中，非洲人樹枝的佔有率遠高於非-

非洲人（9/9比4/9）。此外，在序列歧異度及多

型性的個數上，非洲人也高於非-非洲人。在序列

歧異度上，非洲人是3.6±2.0差異/10,163 bp，而

非-非洲人則為3.1±1.9差異/10,163 bp。在所有的

33多型性中，24個來自非洲人，17個來自非-非洲

人。這些現象顯示，非洲人的歧異度是全球最高

的。Kaessmann等人估計的TMRCA為53萬5千年±

11萬9千年。由於X染色體的TMRCA應為mtDNA與

NRY的三倍，因此Kaessmann等人估計的TMRCA可

說是符合mtDNA的估計結果38。

1999年，Harris和Hey定序分析35個舊世界

（Old World）人和2隻黑猩猩的X-連鎖 (X-linked 

pyruvate dehydrogenase E1 α subunit)，定序的長

度為4200-bp。他們以25個多型性定義出11種單

型，其中，沒有任何單型同時出現在非洲人和非-

非洲人。非洲人的歧異度顯著高於非-非洲人。以

11種單型中的10種單型建構基因樹，發現其呈現

兩大分枝，一個大分枝全為非洲人，另一個大分

枝則全為非-非洲人。以黑猩猩的單型決定樹根，

發現均為非洲人的大分枝應比較古老。利用兩種

不同的估計方法，他們發現基因樹的底部在186

萬-173百萬年前，顯然與mtDNA的三倍TMRCA相

去甚遠39。

RRM2P4（ribonucleotide reductase M2 

subunit pseudogene 4）

2004年，Hammer40等人比較15個X-連鎖基

因座（10個來自全球41人，另外5個基因座的

樣本地理分佈與前10個類似，故被拿來一起比

較），發現不管是核苷酸歧異度、突變頻度分佈

以及TMRCA等特徵，各基因座差別都很大，其中

TMRCA的範圍為44萬9千年前至174萬9千年前。

在非洲人與非-非洲人的基因變異比較上，大致上

而言，前者的基因變異仍比較高，但兩者間的差

異並沒有過去所報告的多，此外還有部分基因呈

現相反的結果，RRM2P4就是其中之一。故次年，

Garrigan等人41針對該基因再進行分析。他們檢測

出此基因並無重組現象，因此建立其基因樹，該

基因樹分成兩大分枝，結果發現古老的大分枝在

亞洲，與大部分的基因分析不同。藉由兩種計算

方式，他們估計的TMRCA分別為199萬年和244萬

年。為進一步探討古老分枝在亞洲的出現頻度，

檢驗全球570人是否具有該分枝上的一個多型性

2020，發現其頻度以南中國為中心向外降低，而

177個被檢驗的非洲人中，只有一個具此多型性。

由此結果，Garrigan等人認為，現代人和已滅絕的

古人屬物種可能曾存在基因混合。

CD4基因

1 9 9 6 年 ， T i s h k o f f 等 人 在 「 科 學

（Science）」期刊上發表他們對來自42個地理

區域的1600人之研究42。他們使用的基因標記是

CD4基因非編碼區上兩個緊密連鎖（linked）的

多型性。CD4基因位於人類第12號染色體。兩個

多型性一為短串連重複序列多型性（short tandem 
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repeat polymorphism; STPR），其重複序列為

TTTTC，重複次數是4-15，在包含了兩旁的序列

後，它們在PCR的產物大小為80-135 bp；其二是

Alu佚失（Alu deletion）。Tishkoff等人以85-bp 

Alu(+)、90-bp Alu(−)的方式表示各種單型。他們

發現，在亞撒哈拉（sub-Saharan）非洲族群，單

型的數量不但較多，而且出現頻度也都不低—有

9種單型在至少一個族群呈現超過10%的頻度。但

是在非-非洲族群，只有單型85-bp Alu(+)和110-bp 

Alu(+)的頻度超過10%，此外，單型90-bp Alu(−)

在中東及歐洲族群頻度高達23-34%，但卻少見於

其他非-非洲族群。在異型合子（heterozygosity）

方面，非洲族群最高，為0.82-0.90。在非-非洲

族群則是中東最高，為0.75，並沿著歐亞由西往

東一路下降。由上述結果加上所有非-非洲族群擁

有相似的連鎖不平衡（linkage diseuilibrium）狀

態，Tishkoff等人推論，所有非-非洲族群應來自

單一的古族群，故現代人起源非洲，再散佈至非

洲以外的地區。

β球蛋白（β-globin）

β球蛋白基因位於第11號染色體，長約3-kb。

它的變異和著名的地中海貧血病（thalassemia）

有關，故其結構與變異被瞭解地很清楚，於是

1997年，Harding等人以它為研究目標，研究歐、

亞、非三洲8個族群共349條染色體，辨識了18個

單型，包含A1-4、B1-13、C1-C4、D1-D3。將有

重組的區域和序列排除之後，還有326條2.67-kb

的序列可供基因樹分析，以黑猩猩和大猩猩的β

序列球蛋白基因作為輔助，他們發現B3為樹根，

而這條序列只有出現在非洲族群。估計TMRCA為

約80萬年，以mtDNA與體染色體的TMRCA比例而

言，確實符合1：443。

多基因座（mutilocus）分析

在以現代人的基因變異研究現代人的起源問

題時，科學家們自然希望塑造他們的目標基因之

變異的因素為族群演化（如族群波動、基因流

等），而不是天擇。然而，前述之研究多使用單

基因座（single locus）的基因變異進行分析，

故分辨天擇是否曾參與其變異的塑造成為一個難

題。這是因為當基因的一部分經歷天擇時，其他

部分也會連帶受到影響的緣故。這個考量從前述

各種不同類型的基因分析所呈現的結果差異就可

以看得出來。故比較分析多基因座的基因變異是

重要的，畢竟天擇的力量只會作用在某些基因區

域，而族群演化的力量則是作用在全基因體39,44。

2001年，Takahata收集截至當時為止，文獻

上曾研究過的基因進行分析，獲得6個X-連結基

因（Plp、Gk、Pdhal、Dys44、Zfx、Xq13.3）和

2個體染色體基因（β-globin、Mclr）的PMRCA

和TMRCA45。在PMRCA方面，他們分析的地理

區域為歐、亞、非三洲，以各洲具有的祖先序列

頻度來決定PMRCA，結果發現，Dys44、Zfx、

Xq13.3的祖先序列只落在非洲，因此判斷非洲是

這三個基因的PMRCA。Plp和Mcl的祖先序列在非

洲、亞洲都有，只是在非洲的頻度明顯較高，分

別是80%和42%，故仍判斷非洲是這二個基因的

PMRCA。β-globin的祖先序列在三洲都有，但亦

是在非洲頻度最高，所以也判斷非洲是此基因的

PMRCA。Pdhal有兩組資料，而所獲得的結果卻

不一致，一組的祖先序列落在三洲，以亞洲的頻

度最高，另一組的祖先序列則落在非洲。由於後

者已包含前者，故以後者的結果為主。因此8個

基因中有7個的PMRCA在非洲。Gk是8個基因中

的例外，儘管它可用來做親源關係分析的訊息極

少，但其祖先序列落在亞洲，故判斷其PMRCA在

亞洲。以上8個基因再加上mtDNA25與NRY46直接

採取所收集之文獻本身的研究結果。10個基因裡

有9個基因（90%）的PMRCA在非洲。在TMRCA

方面，他們獲得的結果是Plp 128萬年、Gk 41萬

年、Pdhal  159萬年、Dys44  135-159萬年、Zfx 

93萬年、Xq13.3  56萬年、β-globin 136萬年、

Mclr  71萬年。而採用原文獻結果的mtDNA和NRY

之TMRCA分別是20萬年和19萬年。除了Mclr與
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Xq13.3之外，其他基因似乎都不為mtDNA的三或

四倍。

2005年，Templeton以巢狀分枝親源地理分析

（nested clade phylogeographic analysis）分析25

個基因，包括12個體染色體基因、11個X-連鎖基

因、mtDNA和NRY基因11,47。巢狀分枝親源地理分

析不但能推論大範圍的地理擴張，也可以找出受

距離限制的基因流14，並估計這些事件發生的時

間及地點。Templeton在25個基因裡發現有15個大

範圍的地理擴張的現象，它們全部都是由非洲向

歐亞擴張，但是在時間上卻可以分成三群，每一

群都包含多個基因，顯示現代人的基因形成過程

中，最少出現過三次走出非洲的大遷徙。第一次

的大遷徙發生在190萬年前（95%信賴區間 99萬

年前-310萬年前），提供證據的基因為CYP1A2、

FUT2及Lactase。第二次發生在65萬年前（95%

信賴區間 39萬年-97萬年）提供證據的基因為

FUT6、G6PD、Hemoglobin β、HFE、Lactase、

MS205及MC1R。第三次則發生在相當近代，即

13萬年前（95%信賴區間 9萬6千年前-13萬年9

千年前），提供證據的基因為HFE、HS571B2、

PRM2P4、mtDNA及Y-DNA。此外，他還發現18個

基因有在非洲和歐亞之間受限於距離的基因流，

而最久遠的一次可追溯至146萬年前，顯示百萬

年來各地的族群都有基因混合的現象。這些結果

推翻現代人基因全部源自更新世晚期的單一族群

的說法，也與離開非洲的現代人移民抵達新地區

後，完全取代其「殖民地」古人類的觀點相悖。

巧合的是，儘管信賴區間範圍很大，但Templeton

發現的三次大遷徙在時間上都與化石證據及考古

遺跡呈現的現象相符。其第一次遷徙可對應到180

萬年前直立人初離非洲；第二次則對應至阿舍利

文化（Acheulean）—一種在石器上呈現的某些特

色—傳入歐亞及腦容量大增，第三次是數個解剖

上的現代特徵由非洲散佈至全球。

尼安德塔人是否現代歐洲人的

祖先？

從許多X-染色體及體染色體基因證據開始超

出近代非洲取代模式的解釋範疇，到多基因座分

析指出該模式確實不足以完全解釋塑造所有現存

現代人基因變異的複雜過程。這當中唯一未曾改

變的是非洲在現代人起源所扮演的重要角色，而

較令人驚訝的是現存現代人承繼的基因來源比想

像中的還要複雜且久遠，且離開非洲抵達新地區

的現代人曾與當地原住古人類的基因混合，然而

這並不代表每一種古人類都曾在現存現代人的基

因池有所貢獻，例如尼安德塔人就可能是一個例

外11。

由於化石證據顯示，現代人和尼安德塔人曾

於4萬多年前-2萬多千年前共存於歐亞，當時正

是現代人初抵歐洲之際，也是尼安德塔人滅絕的

時期9。故尼安德塔人是否就是現代歐洲人的祖

先？或者現代歐洲人的基因池是否含有尼安德塔

人的基因成為科學家們極想解開的謎題。而上述

問題的答案不但可以間接回答多源模式的可能

性，也可以回答尼安德塔人是否與在毫無雜交的

情況下，完全被現代人取代9,48。然而，從幾萬

年前的化石材料取得古基因並不容易，因為經

過這麼久的時間，DNA絕大多數都被破壞掉了，

所以就算能取得若干DNA，也都是非常短的小片

段，因此如前所述，mtDNA之HVR I、II之所以

成為此類研究的首選材料即是因為它們在短短

的300-400-bp裡，就有足夠的多型性以供分析，

而且以短序列拼湊出300-400-bp的長度也比較容

易執行。此外，若合併HVR I、II，還可以得到

長約600-800-bp序列，能獲得的資訊自然又更多

了。且如前所述，mtDNA還有一個很大的優勢，

即它們在細胞裡的考倍數很多，故被抽取出來的

機會相對大得多。不過抽取古基因會面對一個很

難處理的問題，那就是獲得的產物可能遭到現代

人DNA的污染，因為不管是化石清潔、處理或實

驗操作都會經過很多人的手。不過科學家們也盡

其所能排除污染的可能性，以確認他們獲得的
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DNA序列確實是來自化石49,50。例如在2008年，

Caramelli等人在其研究中證實並非沒有排除古基

因在操作過程中被污染的機會50。他們的實驗材

料是一個從出土到送入實驗室過程中，每次轉手

歷史都相當清楚的早期現代人化石Paglicci-23。

Paglicci-23於2003年在南義大利的Paglicci洞穴

被挖掘出來，年齡約為2萬8千年（±350年），

從出土到送入實驗室，只有7個人與它接觸過。

Caramelli等人定序Paglicci-23及這7個人的HVR I

序列，發現Paglicci-23與CRS（至今仍常見於現代

歐洲人）完全相同，而7個人與它接觸的人當中，

並無跟它有相同者。

第一條被定序出來的古基因序列是Krings等人

在1997年獲得之尼安德塔人的HVR I 序列48，範圍

包含nts 16023-16400（位置參照Anderson等人於

1981所發表的人類mtDNA完整序列51）。此序列

來自1856年在德國出土的尼安德塔人化石。為了

利用該序列瞭解尼安德塔人和現代人關係，Krings

等人比較該序列與986條不重複的全球現代人序列

以及16條不重複的黑猩猩序列之兩兩取代差異，

結果發現，尼安德塔人與現代人的序列變異量範

圍被排除在現代人彼此之間的序列變異量範圍之

外。此外，他們還比較尼安德塔人和各大洲（歐

洲、非洲、亞洲、美洲、澳洲及大洋洲）現代人

的序列變異量，發現各大洲的結果非常接近，顯

示尼安德塔人與歐洲人沒有特別深厚的關係。以

NJ法建構尼安德塔人、現代人和黑猩猩的基因樹

發現，尼安德塔人序列與現代人形成兩個分枝，

Krings等人以likelihood mapping statistics估算此

分枝的支持度，獲得平均89%的支持度。所估計

的尼安德塔人和現代人的分歧時間則為55萬年

前-66萬年前，若先前的mtDNA研究估計的TMRCA

無誤，那麼尼安德塔人不可能是現代歐洲人的祖

先。兩年後，Krings等人又定序出同一個尼安德塔

人化石的HVR II序列共340-bp52。他們把將先前定

序的HVR I（取nts 16024-16565的部分）與這次

定序的HVR II（取nts 73-340的部分）合併，比較

其與633條不重複的全球現代人序列和7條黑猩猩

序列、兩條侏儒黑猩猩的序列變異量，發現結果

與先前的研究類似，只是這次尼安德塔人在現代

人分枝之外的支持度達到100%，而估計的兩者共

同祖先時間為46萬5千年前（信賴區間為31萬7千

年前-74萬1千年前）。

除了尼安德塔人之外，也有早期現代人的序

列被定序出來。2003年，Caramelli等人從兩個早

期現代人化石中定序出HVR I序列共360-bp53，藉

由直接比較時期相近的尼安德塔人與早期現代人

序列，把時間的作用縮短。他們定序的兩個早期

現代人都是在南義大利的Paglicci洞穴中發現的，

故分別被稱為Paglicci-25和Paglicci-12。他們生存

於2萬多年以前。Paglicci-25的序列與劍橋參考序

列（Cambridge reference sequence; CRS，亦即前述

之Anderson序列）完全相同。它與2,566個歐洲及

中東人的序列只相差2.34±1.75個取代，而歐洲

現代人彼此之間的差異就有4.35±2.32個取代。

比較Paglicci-25序列與4個尼安德塔人序列，則

發現兩者相差高達23-28個取代。至於Paglicci-12

序列，它只與CRS只相差1個取代，它與歐洲現代

人序列及尼安德塔人序列差異狀況與Paglicci-25

序列相似。利用多元尺度分析（multidimensional 

scaling analysis; MDS），可將這兩個早期現代人

和80個現代人分在同一個群集，而4個尼安德塔人

自成一群。

先撇開比較尼安德塔人和時代相似的早期現

代人序列之研究不談。對於直接比較尼安德塔

人與現存現代人序列差異來推論兩者間關係的

研究，被Serre等人認為有些考慮不週之處，例

如，尼安德塔人的基因可能曾經混入現代人的基

因池，只是隨著時間的流逝，被基因飄變所移除

了，或者是有些尼安德塔人序列與同時代的早期

現代人太相似了，而被誤認為是實驗操作上的污

染。故他們在2004年採用另一種方法來研究尼安

德塔人和現代人的關係49。他們首先設計出兩組

引子（primer），一組是人科（hominoid）專用引

子，可用於現代人、早期現代人、尼安德塔人和
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非洲猿類；另一組是尼安德塔人引子，專用於尼

安德塔人。在4個尼安德塔人及5個早期現代人樣

本（除了2個材料比較不足的樣本，其他每個樣

本都有3個粹取物）使用利用這兩組引子發現，

人科引子的產物定序後都是現代人的序列，可見

實驗操作上的污染問題不可小覷。而尼安德塔人

引子在4個尼安德塔人樣本都獲得尼安德塔人的

序列（以過去被定序出來的尼安德塔人序列為參

考），但是在5個早期現代人樣本完全沒有任何產

物，證實兩者之間沒有基因流，必須特別說明的

是早期現代人樣本的粹取物品質與尼安德塔人樣

本的粹取物相同，所以可以不考慮因粹取物品質

不同造成的影響。除此之外，Serre等人也嘗試解

答前述之「尼安德塔人可能曾經存在於早期現代

人的基因池，只是被基因飄變移除」的問題，他

們在假設維持常數有效族群大小的模式下，排除

尼安德塔人貢獻超過25%基因於早期現代人基因

池的可能性（5% level）。

Serre等人的結果—排除尼安德塔人貢獻超過

25%基因於早期現代人基因池的可能性及獲得此

結果的假設並不能使Currat和Excoffier滿意，因此

他們認為尼安德塔人和現代人的關係還是有待商

榷。2004年，他們使用仿真（realistic）模式模

擬9種尼安德塔人和早期現代人相遇時可能發生的

互動19。他們首先建立歐洲、近東和北非的地理

網格，網格呈正方形，共7500個，每格包含2500

平方公里，每個網格裡，居住的可能是早期現代

人，也可能是尼安德塔人。根據Klein等人估計

的尼安德塔人分佈資料（2003）54，尼安德塔人

佔據3500個網格，主要在歐洲下半部及近東。早

期現代人則由近東地區往歐洲進發，伴隨著居住

範圍擴大和人口增加，直到佔據歐洲為止。在他

們進發途中，移民的最前鋒理所當然遇上了原住

居民尼安德塔人，於是有很大機會發生混和或雜

交。然而，在現存現代人基因裡毫無尼安德塔人

的基因，那麼當初兩者相遇時混合的狀況該是如

何？才會造就如今的光景？他們模擬9個參數相異

的尼安德塔人和早期現代人相遇時可能發生的情

形，發現兩者間混合的速率僅有0.024-0.086%。

如此低的速率顯示，兩者雜交可能會不孕，或是

雜交體較不利生存，而現代人之所以能取代尼安

德塔人，很可能是他們的競爭力較佳的緣故。

從上述的結果，可以發現從粒線體的古基因

序列，不管是以尼安德塔人的序列與現代人相

比、或是在大量歐洲現代人裡找尋尼安德塔人

的序列、或是比較尼安德塔人和早期現代人的序

列，更甚者以仿真模式推測早期現代人進入歐洲

時，和尼安德塔人的互動，都可以看出尼安德塔

人並非現代歐洲人的祖先，反而是被現代歐洲人

完全取代。

結論

「追本溯源」似乎是人類的本能。自從許多

類人化石陸續出土以後，不可避免地，人們思考

起自身的本源問題。為解答現代人起源的問題，

科學家們不斷找尋及研究化石、考古遺跡、基因

證據等各類型的證據，雖然紛呈的答案並未達到

共識，使得爭論未曾止息，新證據亦不斷推陳出

新，但是隨著各類證據的累積，現代人起源歷史

的輪廓已逐漸變得清晰，儘管，也帶出其他的問

題。基因證據因能提供新的角度和視野，並且較

其他證據容易取得而變得日趨重要。最初的基因

分析主要集中在mtDNA和NRY上，它們所呈現的

結果加上一些古生物學及考古遺跡的支持，使非

洲取代模式被廣泛接受，成為主流的現代人起源

模式。許多科學家因此認為現代人源自更新世晚

期非洲的一個族群，隨後散佈至全球，取代當時

居住在當地的古人類。隨著X-染色體與體染色體

基因證據逐漸增加，此看法開始受到挑戰。多基

因座分析顯示，雖然非洲在現代人形成過程中的

重要性仍備受肯定，但現存現代人的基因來源比

想像中還要複雜而久遠，在百萬年前直立人走出

非洲與具現代特徵的古現代人再離開非洲之間，

可能還有兩次大遷徙。至於離開非洲而移居其他

地區的現代人與居住於當地古人類應該有基因上
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的混合。未來更深入的研究，不管是在古生物

學、考古遺跡或基因證據上應可逐步地、更正確

地建構現代人的起源歷史。然而，比起前兩種證

據的相對難以取得，基因證據更肩負解答的重

任。

延伸閱讀

儘管本文已將焦點限制在與族群發源時間、

地點相關的基因證據，以及古基因證據，然而，

近三十年來的相關研究繁不勝數，即便在本文著

重的範圍內，仍是有許多傑出的研究尚未被提

到，若讀者對這方面的研究有興趣，可以再閱讀

本文之引用文獻7-9，相信可以對人類的起源問題

獲得更全面的瞭解。
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