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研究成果の概要（和文）：本研究課題では、琉球諸島の地域集団に生じた適応進化の可能性を検証し、それらは
現在の集団へはどのような影響を与えているのかを解明するために全ゲノム配列を用いた集団遺伝学解析を行っ
た。結果として、琉球諸島人は列島内で地域によって遺伝的な分化が生じていること、また沖縄島と宮古諸島の
人々の間の遺伝的相違は、グスク時代が始まった11世紀の頃には既に生じていたことが示唆された。また高Fst
値だったサイトにアノテーションを付与し、その特徴を明らかにした。今後は複数の集団遺伝学統計量を用い
て、環境適応の詳細を検証していく必要がある。

研究成果の概要（英文）：In this research project, I examined the possibility of adaptive evolution 
that occurred in Ryukyu Islanders and analyzed the whole-genome sequence to clarify how they affect 
the current population. As a result, it was suggested that Ryukyu Islanders are genetically 
differentiated by region within the archipelago, and the genetic differences between the people of 
Okinawa Island and the Miyako Islands had occurred around the 11th century when the Gusuku period 
began. We also annotated sites with high Fst values to clarify their characteristics. In the future,
 it will be necessary to verify the details of environmental adaptation using multiple population 
genetic statistics.

研究分野：ゲノム人類学
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  １版

令和

研究成果の学術的意義や社会的意義
集団レベルでのヒトゲノム配列解析が行われるようになり、ヒトは地域ごとの遺伝学的特徴を持つことが明らか
となった。この特徴は彼らがたどった歴史を反映している。本州日本では縄文人と渡来系弥生人の遺伝的な混ざ
り合いの証拠が遺伝学や形態学研究から多く報告されているが、琉球列島ではヒトの移住や人口動態に関する研
究は少なかった。すなわち、本研究成果は琉球列島人の成り立ちの理解に貢献する。また琉球列島では本州とは
異なる生活習慣病の傾向や地域特異的な疾患の報告があり、この地域での個別化医療を検討する上での基礎情報
を提供できる。

※科研費による研究は、研究者の自覚と責任において実施するものです。そのため、研究の実施や研究成果の公表等に
ついては、国の要請等に基づくものではなく、その研究成果に関する見解や責任は、研究者個人に帰属します。
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１．研究開始当初の背景 
 
 琉球諸島は日本列島最南端の島嶼であり、集団遺伝学研究により琉球諸島集団の形成プロセ
スや特徴が明らかにされてきた。マイクロアレイを用いた全ゲノム解析では、日本列島集団は本
土と琉球諸島の２つのクラスターに分かれることが報告され、琉球諸島の人々は本土の人々と
は異なる集団形成史をたどったことが示唆されている。また琉球諸島内の島々の間でも遺伝的
な違いが報告されている。宮古島集団は沖縄本島集団と石垣島集団との間に遺伝的差異が観察
され、それは宮古島集団の集団サイズが小さかったことにより強力な遺伝的浮動の影響を受け
たためと考察されている。また琉球諸島民は考古学の調査では本土と異なる文化を形成してい
たことが明らかにされ、気候面ではこの島嶼は日本で唯一亜熱帯気候に含まれる。すなわち、彼
らは本土と異なる環境で生存してきたとともに、それぞれの島においても独自の過程を経て現
代の集団が形成されたことが示唆される。 
 琉球諸島集団と本土集団の間では、幾つかの遺伝子が分化していることが明らかになってい
る。その例として耳垢の乾湿や体臭を担う ABCC11や、毛髪や歯の形態と関連する EDAR、お
酒の強さと関連する ALDH2などがある。これらの遺伝子の分化は、日本列島集団の成立が異な
る２つの祖先集団によること、すなわち二重構造に由来するものであり、さらに言えば渡来系弥
生人の祖先集団であるアジア大陸集団において生じた正の自然選択を反映している。遺伝子の
分化と集団の系統との関連はよく調べられてきた一方で、琉球諸島で起こった自然選択に関す
る研究は少なく、異なる島の地域集団間での自然選択の検証や比較、及び全ゲノム配列を用いた
詳細な研究は未だ行われていない。 
 
 
２．研究の目的 
 
 本研究では、琉球諸島の地域集団に生じた適応進化の可能性を検証し、それらは現在の集団へ
はどのような影響を与えているのか、という問いを解明するために全ゲノム配列を用いた集団
遺伝学解析を行う。 
 
 
３．研究の方法 
 
試料は沖縄島（25 検体）、宮古諸島（25検体）を主に解析に用いた。加えて久米島（25検体）、
八重山諸島（25 検体）は集団構造解析に用いた。全検体はインタビューにより祖父母 4 名全員
がそれぞれの島にいたことを確認している。また宮古諸島、八重山諸島、久米島の検体は、沖縄
バイオインフォメーションバンクから供与していただいた。収集した血液もしくは唾液から DNA
を抽出し、HiSeq X（イルミナ社）でゲノム配列解析を実施した。得られた配列データを用いて
遺伝的集団構造や人口動態、環境適応の可能性を推定した。 
 
 
４．研究成果 
 
（１）沖縄島と久米島、宮古諸島、八重山諸島の全ゲノ
ム配列情報をもとに主成分分析を行った。そのプロット
図ではそれぞれの地域集団は本州日本とは異なるクラ
スターを形成した。このことから、琉球諸島人は本州日
本とは異なる遺伝的背景をもつだけでなく、列島内でも
地域によって遺伝的な分化が生じていること、その違い
が地理的分布を反映しない可能性が示された。また宮古
諸島北部–宮古諸島南部-沖縄島にかけて遺伝的勾配が
あることが示された（図１）。 
 
（２）沖縄島と宮古諸島において、本州日本と漢民族と
比較をしながら、有効集団サイズの変動を推定した。そ
の結果、沖縄島及び宮古諸島の大半の人々で、出アフリ
カによる集団サイズの減少の後は、大規模なサイズ変動
は起こらなかったことが示唆された。一方で宮古諸島の
一部地域では、極端なサイズの減少があったことが示唆
された。 
 

図 1. 沖縄島・宮古島のヒトゲノ

ム情報に基づいた主成分分析 



（３）沖縄島と宮古諸島及び本州日本の間での集団の分岐と混合の確からしいモデルを検討し
た。その結果、グスク時代が始まった 11 世紀の頃には既に、沖縄島と宮古諸島の人々の間に遺
伝的違いが生じていたことが示唆された。 
 
（４）沖縄島と宮古諸島、本州日本を比較し、一塩基多型サイト毎に集団遺伝学的統計値 Fst を
計算した。高 Fst 値だったサイトを抽出してアノテーションを付与し、各サイトの特徴を明らか
にした。また、Fst の計算のみからでは正の自然選択の明確な痕跡は見つからなかったため、他
の統計量も用いて自然選択の可能性を総合的に検証していく必要がある。 
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