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研究成果の概要（和文）：本研究は次のことを明らかにした。(i) 琉球諸島の人々は地理的に近

い台湾の原住民と比較して遺伝的に本州日本人と近く、 (ii) またアイヌ民族との近縁性を示

した。(iii) 東アジア人に多いシャベル型切歯は EDAR 遺伝子多型と関連を示した。(iv)メダカ

の mtDNA に基づく系図は水田農耕の北部九州からの拡散と矛盾しなかった。(v) アルコール代

謝関連遺伝子の多型は琉球諸島とアイヌの共通性を示す点で二重構造モデルを支持した。 

 
研究成果の概要（英文）：This study revealed the followings: (i) The Ryukyu islanders were 
genetically closer to Honshu Japanese than Taiwan aborigine, and (ii) showed a strong 
relation with Hokkaido Ainu.  (iii) Shovel shape of upper incisors, a common 
characteristic in East Asians, showed an association with a variant in EDAR gene.  (iv) 
The mtDNA tree of the Japanese medaka showed the northern Kyushu origin that might be 
related to the expansion of wet rice cultivation.  (v) The pattern of SNP frequencies 
of the genes related to alcohol metabolism was consistent with the dual structure model. 
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１．研究開始当初の背景 
石田肇（連携研究者）らの琉球諸島における歯
冠形質にもとづく系統解析は、沖縄本島および
本州日本が比較的短い枝でクラスターするのに
対し、先島諸島（宮古島と石垣島）はやや長い
枝で台湾原住民を介して沖縄本島と結合し、ア
イヌにより近縁であることを示した。 
 
２．研究の目的 

琉球諸島と本州日本（特に北部九州）のヒト
の系統関係と形態的・生理的環境適応を明ら
かにする。 
 
３．研究の方法 
【試料】沖縄本島、宮古島、石垣島の住民か
ら既に採取してあった血液・唾液試料から
DNA 抽出をおこない、これをもちいた集団遺
伝学解析を行った。加えて、これら「縄文系」
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と考えられてきた集団に対し、コントロールと
して「弥生系」と考えられる北部九州のヒト集
団から唾液試料の採取を行った。 
【方法】ヒトの移住、人口動態、系統を調査す
る目的で、中立ゲノム領域を解析した。また形
態的・生理的適応を調査する目的で、歯牙形態
関連遺伝子、アルコール代謝関連遺伝子、炎症
性腸疾患関連遺伝子などをターゲットとした多
型解析をおこなった。 
 
４．研究成果 
 
（１）中立中立中立中立ゲノムゲノムゲノムゲノム領域領域領域領域によるによるによるによる系統解析系統解析系統解析系統解析： 
① 松草博隆（協力者）は、宮古島、石垣島、沖
縄本島について mtDNA、Y 染色体 STR 多型、常染
色体 STR 多型を分析した。その結果、琉球諸島
は台湾原住民との近縁性を示すことなく、アイ
ヌとの関連を示した（Matsukusa et al. 2010）。 
② 勝村啓史（協力者）は、弥生時代に大陸から
渡来したと考えられている水田農耕の拡散を日
本列島 13 カ所の水田周辺から採取した野生メ
ダカの分子系統を解析することで検証した。そ
の結果、南ニホンメダカの全国への拡散が北部
九州から起こった可能性が高いことを明らかに
した。これは大規模水田農耕が北部九州から起
こり全国へ拡散したシナリオと大きく矛盾しな
い（Katsumura et al. 2012）。 
③ 小金渕佳江（協力者）と勝村啓史（協力者）
は、琉球諸島（沖縄本島、宮古島、石垣島）の
住民とアイヌの人々の常染色体および Y 染色体
の STR 多型を分析した。その結果、男性の系統
で琉球諸島住民とアイヌの間で強い系統的な近
縁性の証拠が得られた（Koganebuchi et al. in 
press）。 
 
（２）歯冠形質決定候補遺伝子歯冠形質決定候補遺伝子歯冠形質決定候補遺伝子歯冠形質決定候補遺伝子のののの SNPSNPSNPSNP 解析解析解析解析:木
村亮介（研究分担）は、宮古島と石垣島の住民
の歯冠形質データと EDAR 遺伝子多型の相関を
解析した。その結果、この遺伝子がシャベル型
切歯の多様性と深く関係していることが明らか
となった（Kimura et al. 2009）。さらに、この
一塩基置換（370V/A, rs3827760）が、第 2大臼
歯の形態小変異とも有意に関連していることを
明らかにした（Park et al. in press） 
 
（３）炎症性腸疾患原因候補遺伝子炎症性腸疾患原因候補遺伝子炎症性腸疾患原因候補遺伝子炎症性腸疾患原因候補遺伝子のののの SNPSNPSNPSNP 解解解解
析析析析：中込滋樹（協力者）は、琉球諸島での炎症
性腸疾患患者試料を収集し、クローン病患者
（n=80）、潰瘍性大腸炎患者（n=80）、コントロ
ール（n=264）を得た。炎症性腸疾患の１つであ
るクローン病の原因変異の１つは、人類進化の
中で単に中立変異として残っただけでは無く、
近傍の変異が自然選択を受けてきたことに連鎖
して人類集団中に維持されてきた可能性を示し
た（Nakagome et al. 2012; Nakagome and Oota 
2012）。また、クローン病の別の原因変異の頻度
は北部九州と本州で異なることを明らかにし、

しかも北部九州では潰瘍性大腸炎とも関連
することを示した。このホモ接合とヘテロ接
合の個体どうしで地域により関連する疾患
が異なる結果は、環境要因と遺伝要因の両方
が疾患の病態に影響することを示唆する
（Nakagome et al. 2010）。さらに琉球諸島
の患者でも調査を行った結果、琉球諸島と北
部九州での頻度の違いも明らかになった。す
なわち、地域特異的疾患原因因子という考え
方の重要性が浮上した（Nakagome et al. 投
稿準備中）。 
 
（４）アルコールアルコールアルコールアルコール代謝酵素遺伝子代謝酵素遺伝子代謝酵素遺伝子代謝酵素遺伝子のののの SNPSNPSNPSNP 解解解解
析析析析：小金渕佳江（協力者）は、琉球諸島およ
び北部九州のヒト試料についてクラスＩADH 
および ALDH2の分析を行った。その結果、酒
に弱いアレルについて日本列島の北から南
にかけて U字勾配が示された。この結果につ
いて、ヒトの移動（中立）で説明できるか、
それとも環境適応（淘汰）で説明できるか、
統計解析をおこなった。その結果、中国大陸
の南の地域で適応進化した変異を持った
人々が、稲作と共に日本列島へやってきたと
考えれば、大きく矛盾しない。これは「日本
人の起源に関する二重構造モデル」を大筋で
支持するが、弥生時代の渡来民の源郷につい
て再考が必要であることを示している
（Koganebuchi et al. 投稿準備中）。 
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