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古代ゲノミクスは日本人集団の三者起源を
明らかにする
Niall P. Cooke1†、ヴァレリア・マティアンジェリ2†、ララM.キャシディ2、岡崎健二3、キャロ
ラインA.ストークス2、恩部真4、畠山智5、町田健一6、河西健司7、富岡直人8、松本晃彦9、伊藤
正文10、児島義孝11、ダニエル・G・ブラッドリー2*、学ハリ隆11*、シゲキ・ナカゴメ1,11*

先史時代の日本は、過去3000年間で、最初は採餌から水稲作、そして国家形成へと急速に変化しました。日本本土
の人口は、先住民の縄文狩猟採集民と後継の弥生農民から二重の祖先を引き出しているという長年の仮説がありま
す。ただし、農業移住とその後の社会文化的変化のゲノムへの影響は不明なままです。農業前および農業後の期間
からの12の古代日本のゲノムを報告します。私たちの分析によると、縄文時代は数千年にわたって約1000の小さ
な有効個体数を維持し、海面上昇によって日本の島嶼化が見られた2万年から15、000年前の大陸の人口とは大き
く異なっていました。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。意外と、後の古墳時代の東
アジア系の流入を確認します。これらの3つの祖先の構成要素は、現在の人口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サポートしています。

前書き 現代の日本人集団の起源に関する永続的な仮説は、二重構造
モデルを提案しています（5）、日本人の人口は先住民の縄文時
代の混合された子孫であり、その後弥生時代に東ユーラシア大
陸から到着しました。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、さまざまな分野で広くテストおよ
び評価されています[（の最近のレビューを参照してください。
6）]。遺伝学的研究により、現在の日本人集団内の集団層別化
が特定され、日本列島への移住の少なくとも2つの波がサポート
されています（7–10）。以前の古代DNA研究は、今日の日本人
集団に対する縄文人と弥生人の遺伝的親和性も示しています（
11–15）。それでも、人口統計学的な起源と農業の移行とその
後の国家形成段階の影響はほとんど知られていません。歴史言
語学の観点から、日琉祖語の到来は弥生文化の発展と水稲作の
普及に対応すると理論づけられています（6）。しかし、考古学
的な文脈とそれらの大陸の所属は、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主要な遺伝子交換を伴っ
ていたかどうかは、とらえどころのないままです。

ここでは、群島の前史時代と原史時代の8000年にわたる12
の新しく配列決定された古代日本のゲノムを報告します（図1と
表1）。私たちの知る限り、これは群島からのタイムスタンプ付
きゲノムの最大のセットであり、最古のJomon個体と、古墳時
代の最初のゲノムデータが含まれています。また、5つの公開さ
れた先史時代の日本のゲノムを分析に含めます：3つの縄文時代
の個体（縄文時代後期のF5とF23、縄文時代末期のIK002）（12
–14）、および九州島北西部の弥生文化に関連する2人の2000歳
の個人は、骨格遺物が移民タイプではなく縄文のような特徴を
示していますが、他の考古学的資料は明らかに弥生文化との関
連をサポートしています（15、 16）。この形態学的評価にもか
かわらず（16）、これらの2人の弥生個体は、縄文時代と比較
して、現在の日本人集団に対して高い遺伝的親和性を示してお
り、大陸グループとの混合がすでに進んでいることを示唆して
います。

日本列島は少なくとも38、000年の間人間によって占領されて
きました。しかし、その最も急進的な文化的変化は過去3000年
以内にのみ発生し、その間に住民は急速に採餌から広範な稲
作、そして技術的に進んだ帝国国家に移行しました（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広がりと経済の激化に伴う移
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。
農業文化が到来する前は、縄文文化に属する多様な狩猟採集漁
師グループが群島を占領しており、陶器の使用が特徴でした。
縄文時代は、最終氷期最盛期（LGM）に続く最古のドリアスの
間に始まりました（3）、最も初期の陶器の破片は約16、500年
前（ka前）にさかのぼり、これらの人口は世界で最も古い陶磁
器のユーザーの一部になっています（2）。ジョモンの生存戦略
はさまざまであり、人口密度は時空によって変動しました（4
）、定住への傾向があります。この文化は弥生時代の初め（約
3ka前）まで続き、水田稲作の到来が群島の農業革命につなが
りました。これに続いて古墳時代が始まり、約1.7 ka前に始ま
り、政治的中央集権の出現と地域を定義するようになった帝国
の統治が見られました（1）。
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図1.古代日本人のサンプリング場所、日付、およびゲノムカバレッジ。 （（NS）考古学的な場所は、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、城門、弥生、古墳を表しています。
（（NS）各個人は、全ゲノムカバレッジでプロットされます NS 軸と年齢の中央値（現在までの年数） y 軸。9人のJomon個体は、年齢に基づいて5つの異なるサブ期
間に分割されます（注S1を参照）：初期（JpKa6904）、初期（JpOd274、JpOd6、JpOd282、JpOd181、およびJpFu1）、中期（JpKo2）、後期（JpKo13、 
JpHi01、F23、およびF5）、およびFinal（IK002）。

弥生時代後期までに（15）。これらの日本のゲノムを、中央お
よび東部ステップにまたがるより大きな古代ゲノムデータセッ
トと統合する（17、 18）、シベリア（19）、 東南アジア （12
）、および東アジア（15、 20、 21）、私たちの研究は、縄文
時代の農業前の人口、および今日の群島の遺伝的プロファイル
を形作ったその後の移動と混合物をよりよく特徴づけることを
目的としています。

ハプログループD1b1は、現代の日本人集団には存在しますが、他
の東アジア人にはほとんど存在しません（24）。対照的に、古墳の
個体はすべて、現在の東アジア人に一般的なミトコンドリアハプロ
グループに属しています（25）、単一の古墳の男性はO3a2c Y染色
体ハプログループを持っていますが、これは東アジア全体、特に中
国本土でも見られます（26）。私たちのデータを東ユーラシアの人
口統計のより広い文脈の中に置くために、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）と現在の個人からのゲ
ノムデータと組み合わせました。この研究を通して、現代の日本の
人口は、サイモンズゲノム多様性プロジェクト（SGDP）からのい
ずれかのデータによって表されます（27）または1000人ゲノムプ
ロジェクトフェーズ3（東京の日本人）28）。ただし、祖先の異質
性は今日の群島全体に存在し、この標準参照セットでは完全には把
握されていないことに注意してください。この研究で分析された他
の古代および現在の人口は、主に地理的または文化的文脈のいずれ
かによってラベル付けされています。

結果
先史時代と原史時代の日本からの古代ゲノムの時
系列
私たちの最初のスクリーニングは、群島全体の6つの遺跡から発掘
された14の古代の骨格遺物に焦点を当てました（注S1を参照）。
高レベルの内因性ヒトDNAがこれらのサンプルのうち12個に保存さ
れ（表1）、さらにショットガンシーケンスされて0.88倍から7.51
倍の範囲のより高いカバレッジになりました（図1および表S1）。
12のサンプルのうち9つは縄文文化に関連しており、群島の西部と
中央部、および縄文時代の4つの異なる段階（縄文初期、初期、中
期、後期）を表しています（図1）。残りの3つのサンプルは、古墳
時代に該当する約1.3ka前のものです。新たに配列決定されたすべ
てのゲノムが、死後の損傷パターン（図S1）と低レベルの現代のヒ
ト汚染（<2.15％）を示すことを確認します（表1および表S2）。私
たちの親族分析は、個人のすべてのペアが無関係であることを確認
しています（図S2）。すべてのJomon個体のミトコンドリアハプ
ログループは、この集団と強く関連しているN9bまたはM7aクレー
ドに属しています（11–14、 22）そして今日日本国外では珍しい（
23）。3人のJomon男性（表S3）はY染色体に属しています

異なる文化的時代の間の遺伝的区別統計を使用して、古代と現
代（SGDP）の両方の日本人集団からの個人のすべてのペアワ
イズ比較間で共有される遺伝的浮動を調べることにより、時系
列データ内の遺伝的多様性を調査しました。 NS3
（Individual_1、Individual_2; Mbuti）（図2A）。私たちの結
果は、城門、弥生、古墳の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とグループ
化されており、文化の変化にはゲノムの変化が伴うことを示唆
しています。縄文データセットの空間的および時間的変動が大
きいにもかかわらず、12人すべての個人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
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表1.古代日本のデータの要約。

日付範囲
および中央値
（cal BP）

mtDNA
汚染率

（％）
関連する
文化

mtDNA
ハプログループ

Y染色体
ハプログループサンプルID カバレッジ 分子性 参照。

この研究で新たにシーケンスされた

JpKa6904 8646–8991;
8819

7.51 1.46 XX N9b3 – –

JpOd274 6119–6289;
6204

1.56 1.13 XY M7a D1b1d1 –

JpOd6 5934–6179;
6057

1.18 1.55 XX N9b3 – –

JpOd181 5751–5917;
5834

1.83 0.91 XY N9b1 D1b1d1 –

JpOd282 5737–5902;
5820

0.96 1.38 XY M7a1 D1b1d1 –縄文

JpFu1 5478～5590;
5534

1.13 2.15 XX M7a1 – –

JpKo2 4294–4514;
4404

2.47 1.44 XX N9b – –

JpKo13 3847–3978;
3913

1.81 1.50 XX N9b1 – –

JpHi01 3685～3850;
3768

0.88 1.45 XX M7a1a – –

JpIw32 1347～1409;
1378

4.80 0.41 XY B5a2a1b O3a2c –

JpIw31 1303～1377;
1340

1.44 0.63 XX D5c1a – –古墳

JpIw33 1295～1355;
1325

1.54 0.75 XX M7b1a1a1 – –

以前に公開された

F23 3550～3960;
3755

34.82 1.20 XX N9b1 ‑ （（14）。

縄文 F5
IK002

– 3.74
1.85

2.45
0.50

XY
XX

N9b1
N9b1

D1b2b

–
（（14）。

（（12）。2418～2720;
2569

Yayoi_1

Yayoi_2

– 0.01
0.07

2.92
2.33

XX
XY

M7a1a4

D4a1
–
O

（（15）。

（（15）。
弥生 1931–2001;

1966年

個人は互いに最も密接に関係しており、古墳の個人よりも縄文
との親和性が高い。Kofunと現代の日本人は、この測定基準で
はほとんど区別がつかず、過去1400年にわたるある程度の遺伝
的連続性を示唆しています。

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。
南アジアと中央アジア、東南アジアと東アジア、およびシベリ
アからのSGDPデータセットの現在の人口の遺伝的変異に古代
の個人を投影しました（図2Bおよび図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
とを観察しています。すべてのジョモンの個体は密集してお
り、他の古代の個体群や現在の東南アジアおよび東アジアの個
体群から離れており、地理的に孤立していることを示唆してい
ます。この城門クラスターの近くに2人の弥生個体が現れ、遺伝
をサポートしている

（で報告されているように、Jomonとの形態学的類似性15、 
16）。しかし、東アジアの人口へのシフトは、弥生に追加の大
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の
人々は、PC2で南から北に地理的な傾斜を示しています：中国
南部、黄河、中国北部、西遼河、悪魔の門の洞窟、アムール
川、バイカル。古墳時代の3人は、黄河群の多様性に属していま
す。
Human Origins Arrayデータセットを使用したADMIXTURE分

析は、縄文時代の終了後の群島への大陸の遺伝子流動の増加も
サポートします（図2Cおよび図S5とS6）。縄文には明確な祖先
の要素があり（図2Cでは赤で表されています）、これは弥生で
は高レベルで見られ、古文と日本人では低レベルのままです。
弥生には、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、新しい祖先の構成要素が現れます。これ
らには、北東アジア人で支配的なより大きな要素が含まれてい
ます
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図2.日本における経時的な遺伝的多様性。 （（NS）ペアワイズ外群のヒートマップ NS3 すべての古代および現代の日本人の統計的比較。（（NS）112人の現在の東
ユーラシア人（濃い緑色で強調表示された日本人の灰色の円）に投影された古代日本人（つまり、城門、弥生、光文）と大陸の古代人（色付きの記号で表示）を視覚
化する主成分分析（PCA）。（（NS）ADMIXTURE分析から選択された個人（K = 11; からの完全な写真K = 2から K = 12は図に示されています。S5およびS6）は、明確
なJomon祖先成分（赤で表される）、バイカル地域およびアムール川流域からの古代サンプルで一般的な成分（水色で表される）、および広い東アジア成分（黄色で
表される）を示しています。中央ステップで最も支配的な灰色の成分は、古代と現代の日本のサンプルには存在しません。中段と下段は、中国南部（左から右へ：
Liangdao1、Liangdao2、Xitoucun）、イエローリバー（YR）（中期新石器時代、YR_MN;後期新石器時代、YR_LN;後期新石器時代）の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、Upper_YR_LN;後期青銅器時代/鉄器時代、YR_LBIA;および鉄器時代、Upper_YR_IA）、中国北部（Yumin、Bianbian、
Boshan、およびXiaogao）、西遼川（WLR）（中期新石器時代、WLR_MN;後期新石器時代、WLR_LN; 青銅器時代、WLR_BA; ハミンマンガの新石器時代中期の個体、
HMMH_MN; WLR_BAおよびWLR_BA_o）、アムール川（AR）（初期新石器時代、AR_EN;および鉄器時代、AR_IAおよびAR_Xianbei_IA）、バイカル（初期新石器時
代、Shamanka_ENおよびLokomotiv_EN）、および中央ステップ（ボタイ）とは異なる遺伝的背景を持つ青銅器時代の個人、CentralSteppe_EMBA、および
Okunevo_EMBA）。

（水色で表されます）およびはるかに広い東アジアの祖先（黄
色で表されます）を表す別の小さなコンポーネント。この東ア
ジアの要素は、古墳時代と現代の日本の人口で支配的になりま
す。

地理的隔離による縄文系統の深い分岐

縄文を他の集団から分離すること（図2）は、縄文が東部の間で
明確な血統を形成しているという考えを支持しています。
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以前の研究で提案されたユーラシア人（13、 14）。この相違の
深さを調査するために、混合イベントの数が異なる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発生
関係を再構築しました（図3Aおよび図S7）（図3Aおよび図
S7）（29）。私たちの結果は、縄文が後期旧石器時代の東ユー
ラシア人（TianyuanとSalkhit）と古代の東南アジアの狩猟採
集民（Hoabinhian）の初期の分岐の後、しかし現在の東アジア
人、古代のネパリ（縄文時代）、プリモリー地方のバイカル
（Shamanka_ENとLokomotiv_EN）とチェルトビーボロタ洞
窟（悪魔の門の洞窟）からの狩猟採集民、そして旧石器時代の
アラスカ（USR1）。さらに、このツリー内の他の2つの深く分
岐した狩猟採集民の系統間の縄文の位置を、を使用した対称モ
デルの正式なテストを通じて確認します。NS4（ムブティ、 NS; 
ホアビニアン/ DevilsCave_N、ジョモン）（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
ての東アジアの個人は、以前に分岐したホアビニアンよりも縄
文に対して高い親和性を持っていますが、DevilsCave_Nと比較
して低い親和性を持っていることを示しています。これは、縄
文がホアビニアンと東アジア関連の系統の混合物であるという
以前に提案されたモデルではなく、東ユーラシアにおける3つの
異なる狩猟採集社会の系統の推定系統発生をサポートします[
NS3（ジョモン;ホアビニアン、DevilsCave_N）= 0.193、Z = 
61.355; 表S5]（12、 30）。また、テストしたすべての移行モデ
ルで、Jomonから現代の日本人への遺伝子流動を一貫して推測
し、遺伝子の寄与は8.9～11.5％の範囲です（図S7）。これは、
ADMIXTURE分析から推定された現在の日本人の平均ジョモン成
分9.31％と一致しています（図2C）。これらの結果は、縄文時
代の深い相違と、現在の日本人集団との祖先のつながりを示唆
しています。
集団遺伝学モデリングを適用して、縄文時代の出現のタイミ

ングを推定します。私たちのアプローチは、ホモ接合性
（ROH）の実行のゲノム全体の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で観察さ
れたROHスペクトルに最適な人口統計シナリオを特定します
（注S2を参照）。ROHトラクトの分布は、有効個体数と、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
を反映しています（31、 32）。8.8歳のジョモンは高レベルの
ROHを運び、特に短いROHの頻度が最も高い（最近の近親交配
ではなく個体群の影響による）が報告されている（図3B）（図
3B）（33）。このパターンは、縄文時代の個人間で共有された
強い遺伝的浮動と相まって（図S9）、縄文時代の人口が深刻な
人口ボトルネックを経験したことを意味します。人口サイズと
分割時間のパラメーター空間を検索すると、縄文時代の出現は
15～20 ka前になり、その後、少なくとも最初の縄文時代まで、
約1000の非常に小さな人口サイズが維持されます（図3Cおよび
図S10およびS11）。これは、海面上昇と、LGMの終わりに本土
への陸橋が切断されることと一致します（34、 35）そして群島
で縄文土器が最初に登場する直前（2）。

次に、統計を使用して、縄文が大陸の旧石器時代の人々と、
系統が分岐した後、群島で孤立する前に接触したかどうかを尋
ねました。NS4（ムブティ、 NS; Jomon、Han / Dai / 
Japanese）（図S8、CからE）。テストされた後期旧石器時代
の個人の中で、Yana_UPだけが、それぞれハン、ダイ、または
日本人よりも城門にかなり近いです（Z >> 3.366）。これらの
参照集団を他の東南アジアおよび東アジア人に置き換えても
（表S6）、この親和性は依然として検出可能であり、縄文と古
代の祖先間の遺伝子流動をサポートしています。

北シベリア人、LGMの前に北ユーラシアに広まった人口（19
）。
最後に、縄文時代の人口の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、中期後期から最終段
階で定義される3つの時間的グループは、古代および現在の大陸
の個体群と同様のレベルの遺伝的浮動を示しており、これらに
対する群島の外部からの遺伝的影響はほとんどまたはまったく
ないことを意味します。サブ期間（図3Dおよび図S12）。この
パターンは、統計で観察された有意な遺伝子流動がないことに
よってさらに裏付けられています。NS4（ムブティ、 NS; 
sub_Jomon私、sub_JomonNS）、 どこ 私 と NS 3つのJomon
グループの任意のペアです（図S13）。同様に、これらの
Jomon個体は、地理的にグループ化された場合、大陸の個体群
に対する遺伝的親和性に多様性を示しません（つまり、サンプ
ルが配置されているさまざまな島：本州、四国、礼文島）（図
S14）。縄文時代の個体間の唯一の観察可能な違いは、本州に
位置するサイト間のわずかに高い親和性であり、本州と他の島
の間の遺伝子流動が制限された島の影響を意味します（図
S15）。全体として、これらの結果は縄文時代の人口内の限ら
れた空間的および時間的遺伝的変異を示しており、何千年もの
間アジアの他の地域からほぼ完全に隔離されているという考え
を支持しています。

弥生時代の水田稲作の分散弥生文化に関連する群島南西部の2個
体（図1）（15）縄文と大陸の両方の祖先を持っていることが
わかりました（図2）。私たちのqpAdm分析は、弥生が縄文の
混合されていない子孫であるモデルを拒否しました（NS = 
0.00003）、縄文時代の一部としてこれら2人の個体をグループ
化する形態学的評価とは対照的に（16）。非ジョモンの祖先の
要素は、群島に稲作をもたらした人々によって導入された可能
性があります。最初に、古代の東ユーラシアの人口が、ジョモ
ンよりも弥生に対して高い遺伝的親和性を持っているかどうか
をテストしました。NS4（ムブティ、 NS; 弥生人城門）（図4A
および図S16）。黄河流域の個体群を含め、大陸でサンプリン
グされた古代の個体群のほとんどは、弥生に対して有意な親和
性を示していません（20）揚子江下流域から稲作が最初に広
まった場所（ジャポニカ米の仮想起源、すなわち湿った米）（
36）。しかし、稲作と文化的関係のない集団では、弥生への過
剰な親和性が検出された（Z >> 3.0）：中国東北部の西遼河流域
（WLR_BA_oおよびHMMH_MN）、バイカル
（Lokomotive_EN、Shamanka_EN、および
UstBelaya_EBA）、および北東シベリア（Ekven_IA）からのも
の。この親和性は、さらに2人の個人（WLR_BA;Z = 1.493）他
の青銅器時代の西遼河の個人（WLR_BA_o）と同じ遺跡から来
た人（WLR_BA_o）（20）。これらの2人は、WLR_BA_o
（1.8±9.1％）よりもはるかに高い黄河関連の祖先
（81.4±6.7％）を持っています（20）、これは、テストされた
古代の黄河の個体群が弥生人によって運ばれた非縄文人の祖先
の主要な源である可能性が低いことを意味します。

これらの6つの大陸の祖先の可能性をさらに区別するために、弥
生時代を縄文時代の双方向混合物としてモデル化し、それぞれが
qpWaveを使用してモデル化しました（表S7）。混合モデルは自信
を持ってサポートされました（NS >> 0.05）これらのうちの3つ：
バイカルの狩猟採集民と、アムール川の祖先のレベルが高い西遼中
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、北東アジアの主要な祖先の構成要素を共有しています（図
2Cおよび図S17）（20）。55.0±10.1％の混合画分、
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図3縄文時代の人口動態。 （（NS）2つの移行のモデルの下でTreeMixによって再構築された最尤系統樹。このツリーは、古代（太字）と現在（斜体）の個体群間の系
統発生関係を示しています。色付きの矢印は、移行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。からの他のすべての移行モ
デルNS = 0から NS = 図5に示します。S7。（（NS）8.8‑ka‑oldJpKa6904を含む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。ROHの全長は、0.5～
100Mbの範囲のさまざまな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。（（NS）さまざまな組み合わせでのモデルのフィッティング NS （（NS 軸）お
よび NS （（y 軸）8.8歳のJomon個人の場合。バルーンプロットの各ポイントはログを表します10‑尤度が最も高いモデルと他の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、最も可能性の高いモデルです（NS = 1000と NS = 20ka前; 図を参照してください。S10）。NAは、その可
能性がゼロに等しいため、モデルのaBFを測定できないことを意味します。（（NS）外群の比較 NS3 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 NS3（Jomon_Sub‑期間、 NS; Mbuti）（拡張分析については図S12を参照）。3つのサブ期間は次のとおりです。初期Jomon（JpKa6906）; 初期のジョ
モン（JpFu1、JpOd6、JpOd181、JpOd274、およびJpOd282）; そして、すべてのミドル、レイト、およびファイナルジョモン（F5、F23、IK002、JpHi01、
JpKo2、およびJpKo13）のマージされたグループ。
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図4弥生時代の遺伝的変化。 （（NS）からの結果を強調する地理的地図 NS4（ムブティ、 NS; 女門弥生）; 縄文より弥生にかなり近い大陸の古代の人口（Z >> 3.0）は
赤い三角形で表され、両方の母集団に対称的に関連している人は灰色の円で表されます。（（NS）縄文時代と西遼河（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体の双方向混合物でモデル化された弥生の遺伝的祖先。縦棒は、qpAdmによって推定された
±1SEを表します。混合比率の値を表S7に示します。（（NS）弥生時代と縄文時代の個人の間で共有された遺伝的浮動と縄文時代の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、Haversine式（93）。地図は弥生の遺跡を赤い矢印で示し、縄文の遺跡を異なる色の円で示しています。

縄文入力の50.6±8.8％、または58.4±7.6％は、これら3つのそ
れぞれが2番目のソース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）、61.3±7.4％の割合が返され
ました西遼中期新石器時代と青銅器時代の個人が単一のソース
集団に統合されたとき（表S7）。
さらに確認します NS4（Mbuti、Jomon; Yayoi_1、

Yayoi_2）縄文人の祖先のレベルは、これら2人の弥生人の間で
同等である（Z = 1.309）。これらの結果は、この九州北西部の
サイトに関連する弥生コミュニティへの先住民の狩猟採集民と
移民の貢献のほぼ等しい比率を意味します。この同等性は、英
国とアイルランドの群島を含む多くの地域で最小限の狩猟採集
民の貢献が観察されているユーラシア西部の農業移住と比較し
た場合に特に顕著です（37–40）、これはユーラシア大陸の孤
立した地理的極限として日本を反映しています。

私たちの混合モデルで使用された西遼の人口は、それ自体が
稲作を実践していませんでしたが、彼らは日本への農業の広が
りの仮定されたルートのすぐ北に位置しています。山東半島
（中国東北部）から遼東半島（朝鮮半島北西部）へと続き、朝
鮮半島（朝鮮半島）を経由して群島に到達します。41）。

さらに、弥生文化が群島にどのように広がっているかを外群
を使って調査しました NS3 弥生時代と縄文時代の各個人との間
の遺伝的親和性を測定した統計。共有遺伝的浮動の強さは、弥
生個体の位置からの距離と有意な相関関係があることがわかり
ます（NS = 0.00697; 図4C）; 縄文遺跡が弥生遺跡に近いほど、
縄文人は弥生と遺伝的浮動を共有します。この結果は、
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朝鮮半島（41、 42）、続いて群島の南にある地元のジョモンの
個体群との混合。

Yayoiと私たちから特定された集団の双方向混合物の適合性
をテストすることにより、この移行の原因を絞り込もうとしま
した。 NS4 古墳にかなり近い統計（表S9）。この混合モデル
は、NS >> テストした59の母集団のうち5つだけで0.05。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）。双方向混合モデルは、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
母集団でその後拒否されました。残りの3つの母集団（ハン、韓
国、YR_LBIA）は、古墳への20～30％の貢献を示しています
（図S19）。これら3つはすべて、強い遺伝的浮動（図S17の緑
色の四角で強調表示）を共有しており、ADMIXTUREプロファイ
ル（図S6）で広く東アジアの祖先の主要な構成要素を特徴とし
ています。古墳の個人の追加の祖先のソースをさらにスクリー
ニングするために、弥生人の祖先を縄文と北東アジアの祖先に
置き換えることによって、3方向の混合をテストしました（表
S10）。モデルの祖先のソースとしてモデル化に成功したのは
ハンだけであり（図5B）、可能な2方向混合モデルよりも3方向
混合のフィッティングが大幅に優れています（表S11）。縄文
人の祖先は、サンプリングされた弥生人と古墳人の間で約4倍に
希釈されていることを考えると、

古墳時代の移民の遺伝的祖先歴史的記録は、古墳時代の大陸か
ら群島への継続的な人口移動を強力にサポートしています（1
）。しかし、古墳の3人の個人のqpWaveモデリングは、弥生時
代の個人に適合した縄文時代と北東アジアの祖先の双方向の混
合を拒否しました（NS < 0.05; 表S8）。したがって、古墳は、
私たちの外群からサポートされているように、祖先の構成要素
の点で弥生とは遺伝的に異なりますNS3、PCA、および
ADMIXTUREクラスター（図2）、および以前の形態学的研究か
ら（図2）43、 44）。古墳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、古墳と各大陸集団の間の遺伝
的親和性を使用してテストしました。NS4（ムブティ、 NS; 弥
生、古墳）（図5Aおよび図S18）。データセット内の古代また
は現代の人口のほとんどは、弥生時代よりも古墳にかなり近い
ことがわかります。この発見は、これらの2つの期間からゲノム
を分離する6世紀の間に群島への追加の移動を意味します。

図5古墳時代の遺伝的変化。 （（NS）からの結果を強調する地理的地図 NS4（ムブティ、 NS; 弥生、古墳）; 弥生時代より古墳にかなり近い大陸の古代と現在の人口Z 
3.0を超えるスコアは赤い三角形で表され、両方の母集団に対称的に関連するスコアは灰色の円で表されます。テストされた個体群は、年齢に応じて、後期旧石器時代
（> 16、000年前）、ジョモン（16、000年から3000年前）、ポストジョモン（3000年前から現在まで）、および現在の4つの異なる期間に分けられます。日。ハン
は、現在のパネルで青い三角形で強調表示されています。（（NS）縄文、北東アジア（WLR_BA_oおよびHMMH_MN）、およびハンの3方向混合物でモデル化された
古墳個体の遺伝的祖先。縦棒は、qpAdmによって推定された±1SEを表します。混合比率の値を表S10に示します。
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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の両方で観察された大陸の祖先が、

北東アジアと東アジアの祖先の中間レベルで、同じソースに由来す
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の集団である古墳の双方向混合物により適
している候補は1人だけでした（YR_LBIA）（20）、これは参照
セット間で一貫していませんでした（ネストされた、NS = 0.100; 
表S13）。縄文を除いて弥生と統計的に有意な遺伝子流動を示さな
かったにもかかわらず（Z = 2.487）（図4Aおよび図S16）、
YR_LBIAと縄文人の間の双方向モデルも弥生人に適合していること
がわかります（表S14）。この黄河の人口は、qpAdmによって推定
されるように、約40％の北東アジアと60％の東アジア（すなわち、
ハン）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YayoiとKofun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％
と87.5±0.8％の入力があります（表S14）。これらの結果は、弥生
時代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
継続的な遺伝子流動で十分である可能性があることを示唆していま
す。
しかし、私たちのより広範な分析は、遺伝子流動の単一の

ソースが、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。まず、ADMIXTUREで特定された北東アジアと
東アジアの祖先の比率は、弥生（1.9：1）と古墳（1：2.5）で
大きく異なっていた（図2C）。第二に、大陸の親和性における
このコントラストは、さまざまな形態でも観察できます。NS 統
計では、北東アジアの祖先と有意な親和性を持つ弥生の繰り返
しパターンがあり（図4Aおよび図S16）、Kofunの個人はハン
や古代のイエローリバーの人口を含む他の東アジア人と緊密な
クラスターを形成しています（図4Aおよび図S16）。図5Aおよ
び図S17およびS18）。最後に、DATESによる古墳個体の混合物
の年代測定から2パルスモデルのサポートを見つけました（図
S20）（45）。中間集団（すなわち、YR_LBIA）との単一の混
合イベントは、現在（BP）の1840±213年前に発生したと推定
されます。これは、弥生時代の始まり（～3 ka前）よりもはる
かに遅いです。対照的に、2つの異なるソースを持つ2つの別々
の混合イベントが想定される場合、結果の推定値は、弥生時代
と古墳時代の始まりと一致するタイミングに合理的に適合しま
す（Jomonと北東アジアの祖先と1748±ジョモンと東アジアの
祖先の175年BP;図S20）。これらの遺伝的発見は、考古学的証
拠と、期間中の大陸からの新しい人々の到着を記録する歴史的
記録の両方によってさらに裏付けられています（1）。

私たちの混合モデリングは、古墳の祖先が古墳や弥生の祖先を
増やすことなく、または現在の東南アジア、東アジア、シベリ
アに代表される祖先を追加することなく、現在の日本人の人口
が十分に説明されていることをさらに確認します（表S16）。
また、現代の日本人は、古墳の個人の三者混合と同じ祖先の構
成要素を持っており（表S17）、サンプリングされた古墳の個
人と比較して、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がわかります（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、古墳系統に特有の遺伝的浮動がない）は拒
否されます（表S18）（46）。しかし、古墳時代の古墳時代と
古墳時代とは対照的に、古墳時代の個人（13.1±3.5％）と比較
して、日本人の人口（15.0±3.8％）では城門家系の希薄化は見
られません（図S22）。大陸の移動により減少した（図4および
5）。「混合なし」モデルを使用したqpAdmによって古墳と日
本人の間の遺伝的分岐群をテストしたところ、古墳は日本人と
の分岐群を形成していることがわかりました（NS = 0.769）。
これらの結果は、国家形成期間によって確立された3つの主要な
祖先構成要素の遺伝的プロファイルが、歯科および非計量的頭
蓋特性からも裏付けられているように、現在の日本人集団の基
盤になっていることを示唆しています（47、 48）。

議論
私たちのデータは、現在の日本人集団の三祖先構造の証拠を提
供し（図6）、縄文と弥生の混合起源の確立された二重構造モデ
ルを洗練します（図6）。5）。縄文は、現代日本人のユニーク
な遺伝的要素の根底にあるLGMに続く日本列島内での長期的な
隔離と強い遺伝的浮動のために、独自の遺伝的変異を蓄積しま
した。弥生時代はこの孤立の終わりを示し、アジア本土からの
かなりの人口移動が始まります

現在の日本人におけるコフンの遺伝的遺産
図2に示すように、古墳の3個体は、現在の日本人と遺伝的に類
似しています。これは、古墳時代以降、日本人集団の遺伝的構
成に実質的な変化がないことを意味します。現在の日本のサン
プルで追加の遺伝的祖先のシグナルを探すために、大陸の人口
が古墳と比較して現代のゲノムに優先的な親和性を持っている
かどうかをテストしました。NS4（ムブティ、 NS; 古墳、日本
語）（図S21）。古代の人口のいくつかは日本人よりも古墳に
対して高い親和性を示しますが、古墳に存在する祖先の追加の
情報源としてqpAdmによってサポートされているものはありま
せん（注S3および表S15を参照）。意外にも、古墳を除いて、
現代の日本人との追加の遺伝子流動を示す古代または現代の人
口はありません。

図6.先史時代と原史時代の日本の文化的変遷と並行したゲノムの変遷。 縄文は、
強い遺伝的浮動と日本列島での長期的な孤立により、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（WLR_BA_o
とHMMH_MNで表される）を持っていた人々によってもたらされました。移住の
さらなる波は、古墳時代に広まった東アジアの祖先（ハンによって表される）を
群島にもたらしました。それ以来、この三者の祖先構造は群島で維持され、現代
日本人の遺伝的基盤となっています。
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少なくとも2.3ka前。しかし、その後の日本の先史時代と原史時
代の農耕と国家形成の段階で群島に到着した人々のグループの
間には、明確な遺伝的差異が見られます。弥生個体からの遺伝
的データは、形態学的研究から裏付けられたように、群島にお
ける北東アジアの祖先の存在を記録しています（5、 49）、古
墳で東アジアの祖先が広まっているのを観察している間。城
門、弥生、古墳の各文化を特徴付ける祖先は、今日の日本人の
人口形成に大きく貢献しました。

ジョモンの祖先の血統は、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で始まったと提案されています（
12–14）。この分岐のタイミングは、以前は18～38 ka前と推定
されていました（14）; 8.8ka歳のJomon個体のROHプロファイ
ルを使用したモデリングでは、この日付が20～15 ka前の範囲内
の下限に狭められています（図3）。日本列島は、最終氷期最盛
期の初め（28 ka前）に朝鮮半島からアクセスできるようになり
ました（34）、大陸と群島の間の人口移動を可能にします。そ
の後の海面上昇による対馬海峡の17～16 ka前の拡大は、縄文の
血統が大陸の他の地域から孤立したことにつながった可能性が
あり、縄文土器生産の最も古い証拠とも一致します（2）。私た
ちのROHモデリングは、縄文が最初の縄文時代に約1000の小さ
な有効個体数を維持したことも示しており、その後の期間また
は群島のさまざまな島でゲノムプロファイルにほとんど変化が
見られません。

ヨーロッパの大部分での新石器革命で文書化されているよう
に、農業の広がりはしばしば人口の置き換えによって特徴づけ
られ、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
ごくわずかです（37–40）。しかし、先史時代の日本の農業の
変遷は、置換ではなく同化のプロセスを含み、九州の先住民の
縄文時代と新しい移民からのほぼ等しい遺伝的貢献を伴うとい
う遺伝的証拠が見つかりました（図4）。これは、列島の少なく
とも一部が弥生時代の初めに農業移民に匹敵する規模の縄文時
代の人口を支えたことを意味します。これは、一部の縄文時代
のコミュニティによって実践されている高度な定住に反映され
ています（50–53）。

弥生時代に受け継がれた大陸の構成要素は、私たちのデータ
セットでは、高レベルのアムール川の祖先（つまり、
WRL_BA_oとHMMH_MN）を持つ西遼河流域の新石器時代中期
と青銅器時代の個人によって最もよく表されています（20）。
この地域の人口は、時間と空間が遺伝的に不均一です（20）。
中期から後期の新石器時代の移行（すなわち、6.5と
3.5 ka前）は、黄河の祖先が25％から92％に増加することを特
徴としていますが、時間の経過とともにアムール川の祖先が
75％から8％に減少します。これは、キビ栽培の強化に関連し
ている可能性があります（20）。しかし、約3.5 ka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）（図S17）（20
）。これは、TranseurasianとSiniticの言語サブグループ間の
集中的な言語借用の始まりと一致します（54）。Yayoiへの過
剰な親和性は、古代のアムール川の個体群または現在の
Tunguisicspeakingの個体群に遺伝的に近い個体で観察できま
す（図4および図S17）。私たちの調査結果は、遼東半島周辺の
どこかに住んでいたが、祖先の主要な構成要素をさらに北の人
口から得た人々によって、水稲作が群島に導入されたことを示
唆しています。

稲作の普及は西遼河流域の南で始まったが（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階級と政治力を
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葬されていませんでした（注S1を参
照）。これは彼らが下位の人々であったことを示唆していま
す。彼らのゲノムは、東アジアの祖先が過半数を占める人々の
日本への到着と弥生人との混合を記録しています（図5および図
S17）。この追加の祖先は、複数の祖先コンポーネントを持つ
ハンによる分析で最もよく表されます。最近の研究では、新石
器時代以降、大陸で人々が形態学的に均質になったことが報告
されています（56）、これは古墳時代の移民がすでに高度に混
合されていたことを意味します。

いくつかの考古学的証拠は、弥生時代から古墳時代への移行
中に、おそらく朝鮮半島南部から、日本に新しい大規模な集落
が導入されたことを裏付けています。日本、韓国、中国の間の
強い文化的および政治的親和性は、中国の鏡やコイン、韓国の
鉄生産原料（1）、および金属製の道具（例、剣）に刻まれた漢
字（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の激しい競争を引き起こしました。これに
より、黄海沿岸などの大陸の政体との支配のための政治的接触
が促進されました（1）。したがって、古墳時代を通じて、継続
的な移住と大陸への影響が明らかです。私たちの調査結果は、
この国家形成段階での新しい社会的、文化的、政治的特徴の出
現に関与する遺伝的交換を強力にサポートしています。

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上門に類似している地域からの2人の後
期弥生個人に限定されています（16）。他の地域または他の時
点からの弥生の個人は、異なる祖先プロファイル、例えば、大
陸のようなまたは古墳のような祖先を持っているかもしれませ
ん。第二に、同じ埋葬地から来た3人の古墳の場合のように、私
たちのサンプリングはランダムではありません（表S1）。弥生
と古墳の集団の遺伝的祖先の時間的および地域的変動を追跡
し、ここで提案された日本の集団の三者構造の包括的なビュー
を提供するには、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、日本列島に住んでいた人々の
変化するゲノムプロファイルの詳細な調査を提供します。農業
および技術主導の人口移動が大陸の他の地域からの数千年の孤
立を終わらせた前後の両方です。これらの孤立した地域からの
個人の古代ゲノミクスは、人間の集団の遺伝的構成に対する主
要な文化的変遷の影響の大きさを観察するユニークな機会を提
供します。

材料および方法
サンプリング
日本列島の西部と中央部にある6つの遺跡から、合計14人の古
代日本人（縄文11人、古墳3人）の骨と歯を採取しました。各
サイトの詳細情報は、OxCal4.4（OxCal4.4（58）IntCal20曲線
を使用します。
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DNA抽出
サンプル処理は、金沢大学とダブリンのトリニティカレッジに
ある専用の古代DNA施設で行われ、（（59）。さらに処理する
前に、サンプルを広範囲に撮影しました。表面の汚染物質を除
去するために、すべての骨を両側で15分間紫外線にさらしまし
た。それらの表面のさらなる洗浄は、抽出前にドリルで実行さ
れました。側頭骨岩様部の耳嚢領域の三角形のくさび部分がサ
ンプリングの対象となりました。くさびまたは断片化した歯の
半分は、DNA抽出のために粉砕されました。骨粉末の約0.1gの
アリコートを、（（60）または（のように前消化液によって61
）。DNA抽出物をMinEluteシリカカラム（QIAGEN）で精製
し、55μlの溶出バッファーで溶出しました。

これらの損傷を受けやすい地域から遺伝子型を呼び出すことを避けるため。
AdapterRemovalバージョン2.2（AdapterRemovalバージョン2.2を使用す
ることを除いて、FASTQ形式で公開された古代ゲノムに同じ処理パイプライ
ンを使用しました。65）cutadaptの代わりに; 場合によっては、BAMファイ
ルがリファレンスゲノムに再調整されてから、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）。

汚染の推定とmtDNAハプログループの決定

ミトコンドリア汚染率を決定し、ミトコンドリアハプログループを割り当て
るために、シーケンスリードを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
メントし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とbcftoolsを使用して、コンセンサスの最小深度が5、
基本品質が30になるように決定されました。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）。

以前に（（33）：簡単に説明すると、HAPLOFINDによって
定義されたハプロタイプ定義およびプライベート変異でコンセ
ンサス配列と一致しなかった二次塩基の割合を計算しました。
また、死後の損傷が原因である可能性のあるCまたはGとマーク
された一塩基多型（SNP）を除去する場合の割合も報告します
（表S2）。

ライブラリの準備とシーケンス
各サンプルとブランクコントロールの最初のスクリーニング
は、主に（（62）（のように変更して38）だけでなく、ビーズ
ベースのサイズ選択[<100塩基対（bp）]を備えたイルミナ用の
NEBNext Ultra IIDNAライブラリー調製キットも使用します。す
べてのライブラリは、MiSeqイルミナプラットフォームでスク
リーニングされました。ヒト内因性含有量が20％を超えるDNA
抽出物を高カバレッジシーケンス用に選択し、続いてウラシル‑
DNA‑グリコシラーゼ（UDG）で処理しました（63）前者の方
法で2番目のライブラリを構築する前。高カバレッジのシーケン
スを行う際の複雑さを増すために、UDGで処理された各ライブ
ラリから一意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）が準備されました。テンプレート濃度に応じ
て、異なるPCRサイクルを使用しました。次に、
D1000ScreenTapeを備えたAgilentTapeStation2200システム
を使用して濃度と品質を評価しました。Macrogen（大韓民
国）またはTrinSeqのHiSeq2500またはNovaSeq6000 Illumina
プラットフォーム（100bpシングルエンドリードまたは50bpペ
アエンドリード）で、12人のUDG処理ライブラリの高カバレッ
ジシーケンスを実行しました。 （アイルランド）。

分子性決定と関連性
古代の各サンプルの性別を判断するために、最小マッピング品
質が30の読み取りをフィルタリングし、（（72）。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（NSy）（72）および割り当てられた女性の場合 NSy < 
0.016または男性の場合 NSy >> 0.075（表S3）。すべての古代の
個人の親族推定は、「古代DNAからの関係推定」（READ）を使
用して行われました（READ）（73）。一親等の血縁者は分析
から除外されました。

Y染色体ハプログループ分析
男性であると決定されたすべての新たに配列決定された個体は、GATK
バージョン3.7‑0を使用して積み上げられました（69）そして、マッピ
ング品質が20、基本品質が30のInternational Society of Genetic 
Genealogy（ISOGG）SNPインデックスと手動で比較します。シーケンスデータ処理

cutadapt v1.9.1（cutadapt v1.9.1）を使用して、生のシングルエンド
シーケンスリードからアダプターをトリミングしました。64）最小
オーバーラップが1 bpで、長さが34 bpより短いシーケンスを削除し、
AdapterRemoval v2.2.2（65）次のパラメーターを使用します。‑
collapse‑‑minlength25 ‑‑minadapteroverlap 1 ‑‑minquality25‑‑trimns
および‑‑trimqualities。トリミングされたリードは、BWA（Burrows‑
Wheeler Aligner）v0.7.5（Burrows‑Wheeler Aligner）のbwa‑alnを使
用して、ミトコンドリアDNA（mtDNA）の改訂されたケンブリッジ参
照配列（rCRS）を使用してhg19リファレンスゲノムにアラインメント
されました。66）緩和されたパラメータ「‑l16500 ‑n 0.01‑o2」を使
用。アラインメントされたデータに20のマッピング品質を適用し、
SAMtools v1.7を使用してPCRの重複を削除しました（67）。古代DNA
の信憑性は、mapDamage2.0（mapDamage2.0（68）。すべてのライ
ブラリが個人ごとに1つのbamにマージされる前に、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。マージされたファイルに対して、2つ
の最終処理ステップが実行されました。GenomeAnalysisToolkit
（GATK）バージョン3.7‑0（69）、各読み取りの最後の2つの塩基の品
質は、手動で2のスコアに低下しました（「ソフトクリップ」）。

遺伝子型の呼び出しと公開されたデータセットへのマージ
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、中央および東ステップ、シベリア、東南ア
ジア、および東アジアからの古代ゲノムを公開しました（表S4の古代
個人の完全なリストを参照）。2つの異なるリファレンスパネルに存在
する2対立遺伝子のSNPサイトについて、すべての古代の個体をジェノ
タイピングし、以下にマージしました。（i）1963のモダン、エンシェ
ント、およびリファレンスゲノムの594,896のSNPサイトで構成される
Human Origin Array（HOA）（39）; （ii）278の現代、古代、および
参照ゲノムからなるSGDP（27）マイナーアレル頻度が1％の常染色体
トランスバージョンのみのSNPについてフィルタリングされているた
め、マージされたデータには3,867,366のSNPサイトが残っています。
各SNPサイトについて、位置ごとに高品質の一塩基（bq30）をランダ
ムに呼び出し、GATKバージョン3.7‑0（GATKバージョン3.7‑0（69）。

主成分分析
PCAは、EIGENSOFTパッケージ（v7.2.0）のsmartpca（v16000）を使
用して実行されました（74）私たちはすべての古代日本人と
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SGDPパネルの現在の東ユーラシア人への他の古代の個人のサブセ
クション（NS = 112）、「killr2：YES」、「r2thresh：0.2」、
「numoutlieriter：0」、「lsqproject：YES」、「autoshrink：
YES」のオプションを使用して、1％のトランスバージョンとグ
ローバルマイナーアレル頻度でフィルタリングされます。
「Yayoi_1」を除いて、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。

ROHを使用した人口統計モデリング
人口規模を推定するには（NS）と分割時間（NS）縄文時代のアフリカ
外モデルの合体シミュレーションを適用しました（80）ROHのゲノム
ワイドパターンを、最古のJomon個体であるJpKa6904で観察されたパ
ターンに適合させることにより、尤度表面を近似します（注S2を参
照）。簡単に説明すると、最初にPLINK v1.90b4.4（PLINK v1.90b4.4）
を使用してROH下の縄文ゲノムの割合を測定しました。76）。次に、
さまざまな組み合わせで合体シミュレーションを実行しました。NS と 
NS msを使用して（81）、過去の特定の時間に古代の染色体のサンプリ
ングを可能にする「‑eA」のオプション付き。次に、0.5～100Mbの範囲
のROHフラグメントのスペクトルをフィッティングしました。

500≤のすべての組み合わせからパラメータ空間を幅広く検索しま
した NS ≦2500および10≦ NS ≤40ka前、染色体3から22までのデータ
を使用。可能性のあるシナリオを含むパラメーター空間を絞り込み、完
全なゲノムデータ（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。モデルのフィッティングは、おおよそのベイズ因子
（aBF）として測定されました（82）ここで、最も可能性の高いモデル
が他のすべてのモデルのそれぞれと比較されました。ログを検討しまし
た10‑他のモデルとは対照的に、最も可能性の高いモデルを支持する
データの決定的な証拠として、aBF> 2.0をスケーリングしました（83
）。

混和剤
ADMIXTURE v.1.3.0（75）SGDPデータセットに少なくとも100,000の
SNPがある古代の東ユーラシアのサンプルの教師なし遺伝子クラスタリ
ングの場合（NS = 189）およびHOAからの現在の人口（NS = 786; ムブ
ティ族、サルデーニャ族、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）。SNPは、PLINK 
v1.90b4.4（PLINK v1.90b4.4（76）、スライディングウィンドウサイ
ズが50バリアント、ステップサイズが5バリアント、および NS2 0.2の
しきい値（‑‑indep‑pairwise 50 5 0.2）、分析用に186,856のSNPを残し
ます。クラスターの数に対してランダムシードを使用して10回の複製
を実行しました（K）2から12までで、プロットの交差検定誤差が最小
の実行を選択しました。

TreeMix分析
TreeMix（v1.13）を使用して、さまざまな混合モデルの下で最尤ツ
リーが推測されました（29）。SGDPデータセットの古代および現在の
人口のサブセットは、東ユーラシア全体のさまざまな祖先を表すために
選択されました：Ust_Ishim、Yana_UP、MA1、Tianyuan、Salkhit、
Papuan、Hoabinhian（La368およびMa911）、Kusunda、Jomon、
Chokhopani、Shamanka_EN、Lokomotiv_EN、 DevilsCave_N、
USR1、Han、Ami、およびJapanese。データセットは非欠損性につい
てフィルタリングされ、分析のために98,687のSNPが残されました。
Mbutiを外群として使用してツリーをルート化し、モデルを移行なし、
または1から5への移行でデータに適合させました。各モデルに対して
合計1000から1500の複製が実行され、その中で、複製全体の平均に最
も近い可能性のあるツリーが、特定のモデルの下で最も代表的であると
見なされました。

qpWaveおよびqpAdmモデリング
日本の先史時代の混合イベントをモデル化するために、AdmixToolsv6.0
パッケージのqpWavev600とqpAdmv1000を、古代の東ユーラシア人と
SGDP集団のマージされたデータセットに適用しました（77、 84）。私たち
の分析では、「allsnps：YES」のオプションと組み合わせて、グローバルマ
イナーアレル頻度が1％を超えるトランスバージョンサイトのみを使用しま
した。サルデーニャ語を含む9つのユーラシアの人口のセットを使用しまし
た（NS = 3）、クスンダ（NS = 2）、パプア人（NS = 14）、ダイ（NS = 
4）、亜美（NS = 2）、Naxi（NS = 3）（27）、Tianyuan（NS = 1）（85
）、チョコパニ（NS = 1）（18）、およびマルタ（NS = 1）（86）、モデリ
ングにおける縄文個人のサブセット（JpKa6904、JpOd181、および
IK002）の有無にかかわらず外群として。適切な母集団に縄文のサブセット
がある場合とない場合のモデリングからソース間の混合がサポートされてい
る場合にのみ、母集団を混合イベントのソースと見なしました。NS 統計

計算しました NS qp3Pop（v300）およびqpDstat（v662）を使用した
統計 NS4 AdmixTools v6.0パッケージのモード（77）。外群を使用しま
したNS3 Mbutiを外群として指定することにより、2つの母集団間、また
は母集団内のすべての個人のペア間の遺伝的関係を測定する統計。の
SENS4 統計は、デフォルトの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。

DATESによる混合イベントのデート
DATES v753（45）古墳の個人における2つの異なる混合イベン
トの時間を推定する。1つは縄文と北東アジアの祖先の間の混合
であり、もう1つは縄文と東アジアの祖先の間の混合です。前者
のモデルでは、2番目のソースとしてWLR_BA_Oおよび
HMMH_MNとラベル付けされた西遼河の個体を使用しました。
後者のモデルの東アジアの祖先は、1000人ゲノムフェーズ3
データ（CHB）の中国の北京にいる漢民族によって表されまし
た（28）。世代の推定日は、世代あたり25年と仮定して年に変
換され、さらに3人の古墳個人の平均日年齢（現在の1348年
前）に追加されました。使用したパラメーター設定は次のとお
りです。binsize：0.001、maxdis：1.0、runmode：1、
mincount：1、およびlovalfit：0.45。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。

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、
最も古いJomon、JpKa6904、およびYana1（Yana1（19）、USR1
（78）、Loschbour、Stuttgart_LBK（39）、中石器時代のアイル
ランド（SRA62）、および新石器時代のアイルランド（JP14）（
33）。私たちの二倍体コールは、1000人ゲノムフェーズ3リリース
v5パネルに基づいていました（28）トランスバージョンサイトとマ
イナーアレル頻度1％でフィルタリング。VCFtools v0.1.13（79）
遺伝子型の品質が30、最小深度が10になるように結果をフィルタリ
ングします。この分析には、各2倍体の古代サンプルに共通のトラ
ンスバージョンSNP（合計660,027 SNP）を使用しました。PLINK 
v1.90b4.4（PLINK v1.90b4.4（76）次のオプションを使用：‑
homozyg ‑‑homozyg‑density 50 ‑‑homozyg‑gap 100 ‑‑homozyg‑
kb 500 ‑‑homozyg‑snp 50 ‑‑homozyg‑window‑het 1 ‑‑homozyg‑
window‑snp 50‑ホモザイグウィンドウしきい値0.05。

補足資料
この記事の補足資料は、https：//science.org/doi/10.1126/sciadv.abh2419で入手できま
す。

この論文のプロトコルを表示/要求する バイオプロトコル。
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