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生物遺骸に残された "DNA の記録 " を
読み解く

 水 野  文 月
（東邦大学）

　ご紹介いただきまして、ありがとうございます。東邦大学
の水野と申します。本日は、このような機会をいただきまし
て、ありがとうございます。関係のプロジェクトの諸先生方、
皆様に心より感謝申し上げます。今、ご紹介いただきました
ように、私の所属は医学部の法医学講座です。医学部教育、
司法解剖にも参加させていただいております。研究としまし
ては、次世代シーケンサを用いた古代ゲノム分析を、現在専
門として取り組ませていただいております。本日は、ご参加
の皆様のご期待に沿えるかどうか、大変不安でございますが、
どうぞよろしくお願い申し上げます。
　本日、私からは古代 DNA 研究に関連する用語や手法に
ついて、また、これまでに自分が関わらせていただいた研
究をいくつか交えながら、古代ゲノム研究の一端をご紹介
させていただければと思っております。

DNA とゲノムと遺伝子

　では、本日のタイトルにも含まれています、DNA から
始めたいと思います。DNA は、デオキシリボ核酸という
物質のことです。地球上の多くの生物において、遺伝情報
の継承と発現を担う高分子生体物質と説明されているかと
思います。DNA の塩基には、グアニン、シトシン、アデニン、
チミンの 4 種類があります。皆様にとって DNA はなじみ
のある言葉かと思いますけれども、ゲノムとは何が違うの
か、ご存じない方もいらっしゃるかと思います。ゲノムは、
ある生物をその生物たらしめるのに必須な遺伝情報の総体
と定義されています。さらに遺伝子という言葉もあります
が、遺伝子は、例えば耳垢がドライかウエットかを決める
遺伝子、ABO 式血液型を決める遺伝子、といったように
特定の遺伝情報の最小単位を指しています。DNA は物質、
ゲノムは総体、そして DNA の特定の部分が遺伝子という
ことになるかと思います。
　次に、私たちの DNA はどこにあるのか。ご存じのとおり、
細胞に存在しています。細胞中の核には両親から受け継ぐ
DNA が、常染色体、X、Y 染色体、といった構造で格納さ

れています。そして、ミトコンドリアという細胞小器官に
は、母親のみから受け継ぐもう一つの DNA（ミトコンド
リア DNA）が存在しています。核ゲノム（核 DNA）は約
30 億塩基から構成されているのに対して、ミトコンドリ
アゲノムは 16,569 塩基となっています。多くの場合「ミ
トコンドリアゲノムを解析した」と言えば、16,569 塩基
全ての配列情報を解読したのだと受け取ることができま
す。それに対して、「核ゲノムを解析した」というのは、
核ゲノムの約 30 億の塩基配列情報を全て明らかにしたこ
とを意味してはいません。大量の塩基配列情報を、次世代
シーケンサを用いて得ることを慣用的にゲノム解析と称し
て使われている場合が多いかと思います。
　ゲノム解析に関連した身近なニュースとして、現在、猛
威を振っている新型コロナウイルスが挙げられるかと思い
ます。2021 年末までに、日本の全人口の約 4.1％、170
万人以上が新型コロナウイルスに感染したと診断されて
います。このウイルスは、増殖と流行を繰り返すなかで、
その遺伝子を 2 週間で 1 ヶ所程度のスピードで変化させ
ています、すなわち、塩基配列に変化が生じています。
2021 年末からは、オミクロン株が注目を浴びていますが、
どの株に相当するのか、変異株同定のために行われるのが
ゲノム解析です。（なお、2022 年 6 月時点で、オミクロ
ン株の新たな変異系統が次々と確認されています。）後ほ
どご紹介します次世代シーケンサの登場と普及によりまし
て、以前よりも容易に、大量の塩基配列を決定することが
可能となりました。新型コロナウイルス変異株解析では、
約３万塩基のウイルスゲノム配列を全て明らかにすること
で、新たな変異種であるかを見極めています。

古代 DNA 分析から古代ゲノム分析へ

　初めて古代 DNA 分析が行われたのは 1984 年、20 世紀
初頭に絶滅して博物館に保管されていた Quagga（クアッ
ガ）の筋肉から DNA を抽出、分析したのが古代 DNA 研究
のはじまりと言われています（Higuchi et al. 1984）。こ
のとき、229 塩基のミトコンドリア DNA 情報を取得した
と報告されています。次世代シーケンサが登場する以前の、
主な古代 DNA の分析手法の概略を図 1 に示します。左か
ら、試料から抽出した DNA 断片を（黒色の直線で）示し
ています。目的とする領域に相補的な塩基をデザインした

（ピンク色の直線の）プライマーを結合させ、（赤色の矢印
のように）PCR ポリメラーゼによって DNA 合成を行いま
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す。理論的には、10 サイクルで約 1000 倍、20 サイクル
で約 100 万倍と、PCR のサイクル数を増やせば、目的と
する領域のコピー（青色の直線）が合成されます。最後に、
増幅できた DNA 領域をサンガーシーケンス法によって、
塩基の並びを読み取ることになります。
 　では、次世代シーケンサは何が違うのか（図 2）。微量
な古代 DNA を分析するためには DNA を増幅するステッ
プは不可欠ですが、大きな違いは、目的とする領域だけで
はなく試料から抽出した DNA 全てに対して、増幅ステッ
プを含んだライブラリ化を行っている点です。具体的には、
試料から抽出した DNA 断片に対して、両側にアダプタ配
列と呼ばれる共通の配列を付加します。これを次世代シー
ケンサ用ライブラリと呼んでいます。このライブラリをも
ちいて一気に大量の塩基配列情報として読み取って、大き
なデータを取得するのが次世代シーケンサの特徴と言えま
す。現在、世界的に最もシェアの大きい次世代シーケンサ
は、イルミナ社のシリーズですが、取得データ量が小さい
ものから大きいものまで、目的に合わせて多様な機種が販
売されています。
　次世代シーケンサの登場によって、一気に大量のデー
タを得られるようになり、古代 DNA 分析も大躍進を遂げ
ました。しかし、全ての試料で成功するとは限りません。
その理由は、古人骨などの生物遺骸から抽出した DNA に
は、いくつかの固有の問題点があるためです。代表的なも
のは、残存 DNA 量が少ないこと。また、DNA は断片化さ
れて短くなっていること等が挙げられます。このため、次
世代シーケンサを用いた初期の DNA 分析では、その対象
は極めて保存状態の良い試料に限られていました。永久凍
土から発見された毛髪のケラチン試料や、冷涼な洞窟や石
灰岩層といった良好な保存環境から出土した骨試料などで
す（Gilbert et al. 2008, Reich et al. 2010）。これらは、試

料から抽出した DNA のうち、例えば 84％や 70％といっ
た極めて高い割合で、目的とするヒトの DNA が試料中に
含まれていました。
2021 年時点で、数千の標本資料から DNA のデータが収
集されていますが、かなり古い時代までさかのぼれるよう
になっています。例えば、最も古いものでは、カナダの
50 万年以上前の永久凍土から出土したウマの骨から、分
析に成功しています。得られた DNA 情報を用いて、現生
のウマやロバと併せて解析をしますと、その共通祖先は
400 万年から 450 万年前にさかのぼることがわかったと
いう報告です（Orlando et al. 2013）。また、絶滅種の一
つ、マンモスの分析もあります。44,800 年前のシベリア
北東部の個体、絶滅直前と言われる 4,300 年前、このウ
ランゲリ島のマンモスの DNA 分析なども行われています

（Palkopoulou et al. 2015）。
 　一方、日本列島を含むアジア地域は、DNA の保存状態
は厳しいことが多いです（Hofreiter et al. 2015）。理由は、
骨に残存する DNA の量が少ないことに加えて、抽出した
DNA の大部分が土壌菌に由来する DNA であり、目的と
する DNA が微量であることが挙げられます（Jans et al. 
2004）。加えて、日本列島は火山が多く、火山灰による酸
性土壌であることで骨が残っていない、あるいは骨は残っ
ていても DNA の保存に悪い影響を与えている状況があり
ます。以上のような “ 特徴 ” がありますので、次世代シー
ケンサを用いた古人骨 DNA 分析に対する私たちの戦略は、
それぞれのステップで工夫を重ねていくということにはな
りますが、特に大きなポイントとしましては、ターゲット
エンリッチメントという手法をカップリングさせることで
す（図 3）。目的外の DNA を除き、目的とする DNA を選
択的に濃縮する手法です。その結果、ヒト DNA を 0.0006％
しか含まない古人骨からでも、目的のゲノム情報を効率的
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に獲得することができるようになりました（Kihana et al. 
2014）。
 　イルミナ社の次世代シーケンサ MiSeq（マイシック）
は、データ量や読み取れる DNA 断片長、ランニングコス
トの点から、研究室の共同利用機器として多く利用されて
いるパーソナル型の機種です。出力データ量は通常のノー
ト PC で解析可能な範囲です。先ほどご説明したターゲッ
トエンリッチメントによって、この MiSeq でもミトコン
ドリアゲノム全長配列の取得が可能になりました。一方、
HiSeq（ハイシック）という機種になりますと、個人差を
示す核ゲノム配列の大多数の取得が可能になっています。 

イングランド王リチャード３世の系譜を辿る
（King et al. 2014 より）

　ここからは、少し研究例をご紹介させていただければと
思います。ご存じの方も多くいらっしゃるかも知れません
が、イングランド王、リチャード３世の報告からご紹介し
たいと思います（King et al. 2014）。600 年を経て、エス
ター修道院跡から出土した人骨に関する DNA 分析です。
リチャード 3 世の遺体が埋葬されたという教会が壊され
て正確な埋葬場所がわからなくなっていましたが、2012
年に古地図を手掛かりに、その埋葬場所が突き止められま
した。全身の骨が残っていましたので、形態学的な情報も
多く得られており、例えば脊椎が湾曲していた特徴なども
明らかになりました。DNA の保存状態もよく、瞳や髪の
色などの形質に関わる遺伝情報や、ミトコンドリア DNA
情報が、個人同定に貢献しました。

　ここで、ミトコンドリア DNA がなぜ有用な母系の遺伝指
標として人類学的研究に用いられてきたのか、少しご説明
したいと思います。最初に申し上げましたとおり、ミトコ
ンドリアという細胞小器官には、核と別の、独自の DNA が
存在しています。組織によって数に違いはありますけれど
も、一つの細胞の中にミトコンドリアは複数あります。そ
して、そのミトコンドリアの中に環状の DNA が複数ありま
すので、トータルしますと 1 細胞あたりのミトコンドリア
DNA は数十から、数千コピー存在することになります。一
方、核 DNA は膨大な情報を持っていますが、一つの細胞に
２コピーしかありませんので、時間の経過した古い試料や
劣化した試料の DNA の場合、ミトコンドリア DNA の方が
分析できる（成功する）可能性が広がります。さらに、ミ
トコンドリア DNA は全長 16,569 塩基の小さなゲノムです
が、進化速度が早いため個人間での塩基配列の違いが大き
いです。そして核ゲノムとは異なり、基本的に組み換えが
ありません。またミトコンドリア DNA は、母から子ども、
その子どもが女性の場合にはさらにその子どもへと母系で
受け継がれていきます。したがいまして、シンプルに母系
を追うことができる遺伝指標になります。
　リチャード３世の母系に関する家系図の中で、3 人のミ
トコンドリア DNA を分析し、得られた全長配列を比較し
ています。Anne of York（アン・オブ・ヨーク）はリチャー
ド 3 世のお姉さんですが、彼女から 19 世代を経た子孫の
方の配列は、リチャード 3 世と思われる人骨の配列と完
全に一致していたことが明らかになりました。また、21
世代を経たもう一人の子孫の方の配列は、8,994 番目の塩
基が 1 ヶ所違っている結果でした。先ほど申し上げたよ
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うに、ミトコンドリア DNA は進化速度が早いため、21 世
代を経るなかで、どこかで１塩基の置換が起こり子孫に受
け継がれていくことはまったく不思議ではありません。
　ミトコンドリア DNA の 8,994 番目の塩基が１ヶ所違う
といった変異について、Single Nucleotide Polymorphism
の略で SNP と呼んでいます。このような塩基の違いは、
ミトコンドリア DNA でも核 DNA でも観察されるもので
す。SNP は日本語では１塩基多型と呼び、多型という呼
び名が付いています。多型という定義は、かつては集団
内頻度が１％以上存在するという暗黙の了解がありまし
た。ですが今は、癌変異に関する研究の影響が大きいかも
しれませんが、SNV すなわち１塩基変異という呼び方も
医学系ではよく見られます。ここでは、SNP と表記させ
ていただきます。それから、STRP（Short Tandem Repeat 
Polymorphism）は、2 塩基から 5 塩基の反復配列の反
復回数の違いです。STRP にも別の呼び方がありまして、
VNTR（Variable Numbers of Tandem Repeats）と呼ばれ
ることもあります。このように、ゲノム中には STRP や
SNP が多数存在しています。
　リチャード３世に関しては、父系も分析されています。
つまり核 DNA の Y 染色体の情報を見ています。X 染色体
と Y 染色体は、ご存じのとおり生物学的性別に関わる染
色体です。Y 染色体は、父から息子、さらにその息子へと
受け継がれていきます。リチャード 3 世から父系を辿り
24 から 26 世代離れた子孫の方 5 人について、Y 染色体
の幾つかの SNP や STRP を分析して比較が行われました。
この 5 人の子孫の間では、4 人のものが共通していたの
ですが、いずれもリチャード 3 世の Y 染色体のタイプと、
この 5 人の子孫のタイプは異なる結果でした。この結果
から、子孫の中に公式の家系図に書かれた父親とは違う父
親を持つ子どもがいたことを示唆する、との興味深いこと
が論文で述べられています。
　以上、リチャード 3 世の個人同定には、母系の子孫の
方との比較にはミトコンドリア情報を、父系の子孫の方と
の比較には Y 染色体の情報を用いています。そして、ミ
トコンドリア DNA の情報は、子孫の方とほぼ一致し、人
骨がリチャード 3 世のものである確率が非常に高いとす
る証拠の一つとして示されました。

イングランド出身の最初のサムライ像を探る　
−伝・三浦按針墓出土人骨の分析から−

それでは、次のトピックに移らせていただきます。人骨を
分析することで、そのヒストリーを探るという試みをご紹
介したいと思います。伝・三浦按針墓から取り上げられた
人骨に関する報告で、科学分析を組み合わせてその人物像
を捉えることができないかという試みをご紹介したいと思
います（Mizuno et al. 2020）。
　ご存じかと思いますが、ウィリアム・アダムスは江戸時
代初期に、徳川家康に外交顧問として仕えた人物で、日本
名、三浦按針と呼ばれています。1598 年 6 月に、アダム
スらを乗せた５隻からなる船団は、オランダロッテルダム
を経て極東を目指しました。しかし、航海は困難を極め、
リーフデ号のみが 1600 年 4 月 19 日に現在の大分県臼杵
市に到着するに至ったと言われています。アダムスは徳川
家康に重用され、通訳や大型船建造を任せられ、活躍の場
を得ていきました。その功績によって旗本に取り立てられ
て、名字帯刀を許されただけでなく領地も与えられました。

「三浦按針」という名前はここで誕生しました。「按針」は、
水先案内人を意味し、「三浦」は領地の相模国三浦郡、現
在の横須賀市に由来すると言われています。
　徳川家康の死後、幕府は鎖国政策を取り、按針は 1620
年 5 月 16 日に現在の長崎県平戸市にて 55 歳で亡くなっ
たと言われています（図 4）。1637 年の島原の乱以後の
キリスト教弾圧のなかで外国人墓地の破壊が行われたた
め、埋葬地の正確な場所ははっきりしませんでした。しか
し文献を参照しますと、按針墓としてひっそりと守り伝え
られてきたという墓から、1931 年に遺骨の一部が発掘さ
れました。図 5 に示す写真は、長崎県平戸市の崎方公園
にある、伝・三浦按針墓の写真です。今は、三浦按針墓地
公園となっています。この墓石の下の調査が行われました

（図 6）。右側の記念碑は 2020 年に、按針没後 400 年の
記念に贈呈されたものです。
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 　1931 年 の 発 掘 で は、 そ の 後 埋 め 戻 さ れ ま し た が、
2017 年に平戸市教育委員会によって再発掘が行われ、陶
器製の壺に入った人骨が見つかりました。しかし、被葬者
を特定できるような副葬品は残っていませんでした。さら
に、人骨の入った陶器製の壺の下層からは、直方体の墓
抗が現われました。近世すなわち江戸時代では、座葬を示
す円柱形が一般的ですが、そうではなく直方体であったこ
とから、寝棺が使用され、埋葬姿勢は伸展葬だったと考え
られました。近世で、伸展葬で埋葬されるのは西洋人かキ
リスト教徒の場合であり、出土した人骨は西洋人である可
能性が示唆されました。なお、1931 年の発掘時の記録で
は、石碑のすぐ下に頭、肩、上肢、脊柱、腰、下肢の順序
で骨が残っていたため、頭部と足の位置から、人骨の身長
は 170 センチあまりと推定されています。2017 年の再
発掘によって壺から検出された人骨の保存状態は非常に厳
しく、残存する骨は限定的となっていますが、1931 年に
改葬された際の記述、その文献に含まれる部位と一致して
いました。具体的な部位は、頭蓋、下顎骨、大腿骨、脛骨
の一部などです。
　これらの人骨を用いた科学分析として、まず年代測定が
行われました。骨の有機成分は死後、置き換わることがな
いため、生きていた頃の情報を得ることができます。骨の
成分の一つである、コラーゲンに含まれる放射性炭素を測
定することによって年代測定が行われました。放射性炭素
の濃度を測定し、国際的に使用されている標準物質と比較
することで年代が推定されます。例えば、450 ± 25 BP
という放射性炭素年代値が得られたとします。しかし、大
気中の放射性炭素の減衰は理論値からずれるため、この年
代をそのまま用いることはできません。較正曲線に基づ
いた補正をしますと、較正後の値は暦年代として扱うこ
とができるようになります。ここでは、西暦 1415 年から

1470 年という値が較正後の値になります。較正によって
得られる暦年代には、幅が生じることが知られています。
それ以外にも、内陸部と海岸部の放射性炭素年代値は異な
るため、海洋リザーバー効果といった補正も考慮しなけれ
ばなりません。
　今回の出土人骨試料から得られた放射性炭素年代値は、
410 ± 30 BP という値でした。江戸時代は、較正年代の
幅が広く出てしまう難しい時代ですが、較正曲線 IntCal20
を用いた較正と、海洋リザーバー効果を考慮して求められ
た年代は、三浦按針が亡くなった 1620 年と矛盾のない結
果となりました。
　続いて、人骨を用いた食性分析です。こちらもコラーゲ
ンを用いた分析になりまして、コラーゲンに含まれる炭
素・窒素同位体の割合から、生前の主な食性を推定できま
す。これら元素の置換速度は 10 年以上になりますので、
10 年以上の長期間における平均的な食性を知ることがで
きると考えられています。伝・三浦按針墓から出土した人
骨の炭素・窒素安定同位体比を見てみます。当時の江戸時
代の日本人と比較して、この人物はどうだろうかという目
的で、先行研究の江戸時代の人骨 170 個体（Kusaka et al. 
2011, Tsutaya et al. 2014, Tsutaya et al. 2016）を比較対
照として一緒にプロットしましたところ、同じクラスター
の中に含まれるということが分かりました。この結果から、
この人物は江戸時代の日本人の食生活に馴染んでいた、言
い換えますと、長期間にわたり死亡するまで日本に居住し
ていたと考えられます。20 年にわたり日本で生活し、亡
くなったという三浦按針のヒストリーと矛盾はありません
でした。
　そして、DNA 分析です。骨から抽出した DNA を分析す
ることによって、ここでは、その人物の遺伝的背景、ルー
ツを推定しています。DNA 分析に用いる試料について、
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少しご紹介させていただきたいと思います。現在、DNA
分析の対象となっている多くは、側頭骨の錐体部や歯です。
錐体部は、かなり緻密で DNA の残りが良いとされていま
す（Gamba et al. 2014）。それだけでなく、骨の内側から
サンプリングを行いますので、貴重な試料の外観に影響を
与えないという利点もあります。一方、歯の場合には、歯
髄を取り出して採取し、それ以外の部分をお返しすること
が可能です。実際には、よりさまざまな部位からサンプリ
ングさせて頂いています。大腿骨骨頭の内側からサンプリ
ングしたこともありますが、外観に傷を付けないという利
点もありますし、人の手が触れにくい内側の方が、現代人
の DNA の混入は少ないだろうと期待されます。
　伝・三浦按針墓出土人骨につきましては、右側の側頭骨
の錐体部を使わせていただき、次世代シーケンサーとター
ゲットエンリッチメントを組み合わせた手法で、塩基配列
情報を取得しました（図 7）。切り出した後、粉砕機を使っ
て骨をパウダー状にします。液体窒素で十分に冷却した骨
とステンレスビーズを、強度の高いスクリューチューブに
入れまして、立体８の字振動によって細かい粉末状にして
います。粉砕を終えましたら、骨粉末を EDTA 溶液で脱灰
し、タンパク質や DNA が混在したまま溶液にします。さ
らにタンパク質を除き DNA の精製をして、DNA 溶液を得
るという流れで行っています。このような古人骨 DNA 実
験全般につきましては、所属機関に設置された研究倫理委
員会の承認を得て実施します。
　先ほど、実験のプロセスはご紹介しましたので、そこか
ら先のステップについても、少しご紹介したいと思います。
次世代シーケンサで、生データを取得した後の情報（デー
タ）解析になります。次世代シーケンサで得られる生デー
タはどのようなものか、文字の羅列の中に、フローセルや
シーケンスランの ID、ライブラリを識別するインデック

ス、サンプルの塩基配列情報などが記載されています。こ
こから一次解析に進みます。
　最初の出力データは、図 8 に示したような状態になっ
ています。サンプルの DNA は、このイラストで灰色で示
されている DNA insert の部分になります。次世代シーケ
ンサのライブラリを作成するときに、DNA 断片の両側に
アダプタ配列を付加しましたので、実験上で付加した配列
を、データ解析上で取り除くトリミングという作業を最初
に行います。一度の次世代シーケンスのランで、膨大な数
の DNA 断片が読み取られます。読み取った DNA 断片を
リードと呼んでいます。次に、この膨大な数のリードを、
ヒトゲノム参照配列にマッピングしていきます。似ている
配列、つまり相同性の高い配列を識別しながらリードを貼
り付けて、整列させ、つなげていく作業になります。
 　ここで、ヒトゲノム参照配列について少しご説明した
いと思います。参照配列は、既知の配列のことを指してい
ます。例えば、ヒトのミトコンドリア DNA 参照配列は、
1980 年代に最初の発表、その後 1999 年に改訂され、現
在、世界中の研究者が用いている配列です（Andrews et 
al. 1999）。rCRS と略称で呼んでいますが、あるイギリス
出身者のミトコンドリア DNA 配列で、ハプログループは
H2a2a1 というタイプです。すなわち、rCRS はヒトの祖
先型配列ということではありません。ある一人のイギリス
人の配列をヒトミトコンドリア DNA 参照配列として用い
ているだけです。この参照配列と、自分たちが分析したサ
ンプルの配列を並べて比較することによって、差異などを
見いだしていく作業になります。核 DNA の参照配列では、
こちらは hg19 といった番号が付いていますけれども、精
度を上げるべく何度も追加解析が行われています。
　話は戻りまして、古人骨から読み取った DNA 断片すな
わちリードをヒトゲノム参照配列にマッピングしますと、
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古代 DNA は短く断片化されていますけれども、多数の
DNA 断片を読み取ることで精度を上げています。その理
由は、シーケンスエラーやヘテロプラスミーの可能性があ
るものも含めて、塩基が少し違っている箇所が存在してい
ます。さらに、古代 DNA の特徴とされている「リードの
５’ 末端での C から T への置換」も観察されます。これら
の多数のリードから、その個体の持つゲノム配列を再構築
していくということになりますので、たくさんのリードが
得られていれば精度が上がります。しかし、もし、リード
の少ない薄いデータから再構築を試みてしまいますと、エ
ラーがそのまま採用されてしまう、すなわち、誤った配列
を再構築してしまう可能性が生じます。そこで次世代シー
ケンサは、同じ塩基の場所を異なるリードで繰り返し読む
ことで精度を上げています。次世代シーケンサはシーケン
スエラーの頻度が従来法に比べて高いため、量で質をカ
バーしています（カバーする必要があります）。
また、微量な DNA からスタートするために、PCR のサイ
クル数がどうしても実験プロセスで多くなってくるのです
が、ヒトゲノム参照配列にマッピングされたリードのうち
重複したリードを除く必要があります。PCR によって生
じた重複リードを除いたユニークリードで、データを評価
します（図 9）。次世代シーケンサをもちいた塩基配列の
読み取り（決定）では、それが重要と考えられています。
例えば、ヒトのミトコンドリア DNA 参照配列に対してリー
ドを貼り付けた場合、全長の 16,569 塩基のうち、どれだ
けの範囲、すなわち、どれだけの塩基ポジションを読めた
のかというのが、Coverage（カバー率）になります。同
じ塩基を独立に、すなわち、重複リードを除いて何回読み
取ったかという信頼度につながる指標として Depth（深度）
があります。どちらもデータの信頼度（精度）を評価する
際の重要な指標です。

 　そして、いよいよ結果ということになるのですが、そ
の結果の前に、ミトコンドリア DNA の系統関係、ハプロ
グループについてもお話したいと思います。ミトコンドリ
ア DNA 塩基配列の比較によって母系が辿れると申し上げ
ましたが、世界中の人に目を向けてみますと、ハプログルー
プというミトコンドリア DNA の分類方法があります。こ
れは、配列の類似したものをグループ分けして名前を付け
ています。2000 年に入ってミトコンドリア DNA 全塩基
配列の解析が可能になってきたことと、世界中の多数の個
体が分析に用いられるようになってきたことによって、多
数のハプログループが定義されました。さらに、それぞれ
のハプログループの系統関係を知ることができるようにな
り体系化されました。塩基配列の相違から、このような系
統関係を描くことができるのですが、アフリカ出身者のミ
トコンドリア DNA が最も多様性に富んでいます。そこか
らの派生型がアフリカ以外のミトコンドリアの DNA のタ
イプとなっています。ヒトのミトコンドリア DNA ハプロ
グループの体系は、アルファベットの大文字でまず大きな
分類を行っています。大きな分類のハプログループとして
L、M、N、R 等々あります。PhyloTree のウェブサイト（Van 
Oven 2015）（http://www.phylotree.org/）には数字や小
文字のアルファベットで、さらに細かいサブハプログルー
プの分類が記載されています。細かいサブハプログループ
になるほど、後ろにつくアルファベットと数字が多く並ぶ
ことになります（例 D5b1a）。
　ミトコンドリアゲノムはそのサイズが小さいこともあ
り、研究が非常に進んでいきましたので、世界中のデータ
を利用することが可能となっています。日本にフォーカス
してみますと、現代日本人集団で観察されるハプログルー
プの種類と頻度も、非常に多様です。そして東アジア集団
の間の中で共通して観察されるものが多いです。したがっ
て、このハプログループだから日本人である、と断定する
ことは難しいですが、いくつか日本人集団に特徴的なハプ
ログループもあります。例えば、M7a や N9b というグルー
プは、現代日本人集団に特徴的な縄文系のハプログループ
と言われています。EMPOP というミトコンドリアのデー
タベース（Parson and Dür 2007）（https://empop.online)
では、ミトコンドリア DNA のハプログループの分布を世
界地図上で見ることができます。例えば、複数の地域集団
に共通して見られるようなハプログループもあります。一
方で N9b のように、日本列島に特徴的な（正確には、特
徴的ですが限定的ではない）ハプログループもあります。
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このように特徴的なハプログループを利用しますと、帰属
集団推定のスクリーニングに用いることなども可能です。
　そして、ようやく結果になります。伝・三浦按針墓か
ら出土した人骨のミトコンドリア DNA 分析結果です。残
念ながらミトコンドリア全長の決定は叶わなかったので
すが、全長 16,569 塩基中の 96.4％の塩基を決定するこ
とができました。取得できた塩基配列情報を用いてワール
ドワイドなハプログループと合わせて系統樹を作成します
と、この人骨は、H や HV といったグループとクラスター
し、H1 の配列と最も近くに位置することがわかりました。
すなわち、この人物はハプログループ H1 と近縁であるこ
とがわかります。決定できた 96.4％の配列情報からハプ
ログループを推定しますと、H1e2b ということがわかり
ました。
　ハプログループ H という系統ですが、こちらは先ほど、
現代日本人の中に出現していなかったことからお気付きの
ように、縄文人、弥生人を含めまして、現代日本人では
まず観察されないハプログループになります。一方ヨー
ロッパでは、非常に高頻度で観察されていまして、現在
の西ユーラシアの多くの地域で 40％以上を占めています。
European founder lineages、ヨーロッパの基層系統と言わ
れるグループです。したがって、この人物はヨーロッパを
出自とすることが示されました。さらに、もう少し詳しく
サブグループの H1e の分布まで調べてみますと、現在の
イベリア半島に高頻度に分布しているということも示され
ました。もちろん、これらは現在の分布でありますし、複
雑な人の移動や、このデータベースに全てが反映されてい
るわけではないといったことがありますけれども、母系の
系統の起源を辿る道標にはなるのかと思います。
　以上をまとめますと、埋葬状況、年代、食性、DNA な
どの複合的な視点で考察をした結果、人骨の出自、死亡時
期、生前の食生活などに関する知見が得られました。これ
らについて、同じ状況、同じ特徴を満たす別人の可能性を
完全に否定することは、もちろん今回の結果からはできな
いのですが、「伝・三浦按針墓から出土した人骨（人物）
のヒストリー」を考察することができました。
　
列島日本人のヒストリーを探る −旧石器時代人
／縄文時代人／弥生時代人の分析から−

続きまして、列島日本人のヒストリーを探るというトピッ
クに移らせていただきます（Mizuno et al. 2021）。日本列

島では、１万ヶ所以上の旧石器時代の遺跡が発見されてい
ますが、人骨の出土は、非常に数が限られています。そ
の理由は、前半で申し上げましたとおり、日本列島を広
く覆う火山灰による酸性土壌や温暖多湿な気候などによ
り、動物骨や人骨などの有機物が残らないためです。古人
骨 DNA 分析にとっては厳しい環境ではあります。遺跡の
証拠から、旧石器時代には日本列島に現生人類がいたこと
がわかっていますが、旧石器時代の遺跡から人骨が出土し
たという例は少なく、日本列島では数値年代の判明してい
る旧石器時代の遺跡は 7 ヶ所にとどまっています（藤田
2019）。
　旧石器時代の遺跡の一つである、沖縄南部にあります港
川フィッシャーは、石灰岩の採石場で発見された遺跡で、
人骨は第 3 層と第 4 層から発見されています。人骨近傍
の木炭の分析から、放射性炭素年代は較正後で 22,000
年と 19,000 年前と推定されています（Kaifu and Fujita 
2012）。そして、形態的には 4 体の類似性が繰り返し指
摘され、同一集団と捉えられています（Suzuki and Hani-
hara 1982）。DNA 分析の機会をいただきましたのは、港
川１号人骨になります。右大腿骨の骨頭の内側からサンプ
リングし、これまでにご紹介してきた実験と解析のステッ
プを実施し、分析結果を取得するに至りました。
　港川１号のハプログループは M であることがわかりま
した。また、これまでに分析の機会をいただき、ミトコン
ドリア DNA 全長配列を決定できました人骨は、縄文時代
は、古い順番に、居家以、東名、轟、姥山、加曽利、摩文
仁ハンタバル遺跡です。弥生時代は、土井ヶ浜、花浦遺跡
です。そして、現代日本人集団は、共同研究先で決定され
た、長浜の約 2,000 個体のミトコンドリア全長配列です。
先行研究の船泊（kanzawa-Kiriyama et al. 2019）ならび
に伊川津（McColl et al. 2018）の縄文時代遺跡出土人骨
のデータも加えて、現代日本人と古人骨を多次元尺度構成
法（MDS）を用いますと、ミトコンドリア DNA 塩基配列
の類縁度が反映されていますので、おおよそハプログルー
プごとにまとまっていることがわかります。縄文時代人、
弥生時代人のミトコンドリア DNA は、それぞれ現代日本
人のいずれかのグループに含まれているということがわか
ります。一方、港川１号は、どのグループにも含まれてい
ないところに位置する結果になりました。
　次に、全長配列を用いた系統樹を見てみますと、MDS
と同様で、縄文、弥生の配列はそれぞれ、現代日本人集団
のいずれかのグループとクラスターしているということが
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わかります。一方、港川１号は、どのグループともクラス
ターを形成しませんでした。港川１号の配列に関しまして
は、中国や東南アジアの現代人、古人骨の配列を含めまし
て、先行研究のさまざまな配列と比較をしましたが、港川
１号から派生するという系統は観察されませんでした。
　以上の結果をまとめますと、今回のデータセットからは、
港川１号のミトコンドリアゲノム配列は、縄文時代人、弥
生時代人、現代日本人だけでなく、中国などの東アジアの
人々に直系でつながる系統はないことが示されました。一
方、ハプログループ M の祖型を持つミトコンドリアゲノ
ム配列であったことから、東アジアを含むハプログループ
M 系統の祖先集団、別の言い方をすると基層集団に属し
ており、旧石器時代人から現代日本人への遺伝的多様性に、
広義での連続性があると言えます。
　東アジアにおいて、旧石器時代人のゲノム分析に成功し
た先行研究としては、中国の田園洞人の例があります（Fu 
et al. 2013）。4 万年前の田園洞人のミトコンドリアゲノ
ム分析の結果、ハプログループ B の祖型に近い配列で、
現代の東アジアの人々に直接つながる系統ではなかった、
すなわち田園洞人も、同じミトコンドリアゲノム配列を持
つ現代の人々はいなかったという結果でした。後に、この
田園洞人は核ゲノムの分析も行われ、現在の東アジアなら
びに東南アジアの集団の直接的な祖先集団ではないことが
ミトコンドリアならびに核ゲノムの両方から示されていま
す（Yang et al. 2017）。今後は、港川１号の核ゲノム情報
や、他の旧石器時代人のミトコンドリアゲノムならびに核
ゲノムの情報を得ることで、本研究の検証が待たれます。
長い時間にわたりご静聴いただきまして、ありがとうござ
いました。
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