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提 要: 近年来，生物语言学再次成为国外语言学的研究热点。人类语言起源和进化是生物语言学研究的 5 个基本

问题之一。FOXP2 的发现及过去 10 年来分子遗传学技术的迅猛发展宣告人类语言起源和进化研究的新时代已经到来。
对语言相关基因进行鉴定并开展种间、种内进化研究，将为理解人类语言起源和进化提供新的实证理据。文章综述生物

语言学的研究历程以及后基因组背景下言语和语言障碍的遗传学研究进展，分析利用语言相关基因进行语言起源和进

化研究的思路，讨论语言与基因的关系。
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Biolinguistics in Post-genome Era
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( Beijing Normal University ＜ Zhuhai ＞ ，Zhuhai 519085，China)

Biolinguistics has become the research hot topic in linguistic circles abroad in recent years． The origin and evolution of hu-
man language is one of the five fundamental questions that biolinguistics intends to answer． The discovery of FOXP2 gene and ad-
vances in molecular genetic technology in the last decade have heralded a new era for human language evolutionary studies． The
identification of the language-associated genes and a close examination of between — and within-species alteration of the genes in
question will provide new empirical data in understanding the origin and evolution of human language． This paper provides a re-
view of the research development in biolinguistics and the molecular genetic studies of speech and language disorders in post-ge-
nome era． The application of language-associated genes to the study of human language evolution is analyzed and the relationship
between language and genes is also discussed about．
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1 引言
“‘生物语言学’已经成为语言学领域甚至认

知科学领域内出现最频繁的术语之一。”( Boeckx
2011: 449) 早在 1959 年，“生物语言学”这一术语

已出现在 Meader 和 Muyskens 合著的 Handbook of
Biolinguistics 一书中。该书“首次将生物学的研究

成果与语言学结合起来界定‘生物语言学’”( 吴

文 2012: 36) 。它讨论了言语产生参与组织的发

育、言语器官的胚胎发育、言语过程的器官功能整

合、神经肌肉系统整合、语言的决定因素等问题

( Meader ＆ Muyskens 1950) ，但当时所受关注度不

高。上世纪 60 年代，Lenneberg( 1967) 的著作 Bi-
ological Foundation of Language( 《语言的生物学

基础》) 是这一领域的基础性文献。他从脑神经

科学的角度研究语言产生的物质基础，把儿童的

语言发育看成受发音器官和大脑等神经机能制约

的自然成熟过程，并且提出了“关键期”假说。在

该书中，Lenneberg 预见了许多目前备受关注的议

题，如语言习得的基因学、语言异常的基因学、双
生子研究、失语症、语言演化等。1974 年第一届

生物语言学大会由 Massimo Piattelli-Palmarini 组

织，与会者有语言学家、发育生物学家、神经生物

学家和其他对语言的习得、起源、进化感兴趣的个

人和团体。“在会上，Jenkins 极力倡导发行生物

语言学研究的期刊，MIT 的科学团体也已成立了

生物 语 言 学 的 研 究 组 织。”( Boeckx 2011: 449 )

Chomsky 从 20 世纪 50 年代以来一直采用生物语

言学的研究方法研究内在语言，他提出了语言获
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得装置( language acquisition device，LAD) 、生成

语法( Generative Grammar) 、标杠理论( X-bar theo-
ry) 、管辖约束理论( government and binding theo-
ry) 、原则和参数( principles and parameters) 、最简

方案( minimalist program) 等学说，以说明语言是

以规则为基础的复杂交际系统。“普遍语法( uni-
versal grammar) 是一切人类语言所必须具有的原

则、条件和规则系统，代表了人类语言最基本的东

西。”( 刘润清 2002: 161) “一切语法规则、一切心

理运算，最终都要表现为相应的人脑的物质机

制。”( 刘润清 2002: 163 ) 因此对普遍语法的研

究最终要对人脑物质进行科学探索。S． Pinker
和 L． Jenkins 是继 Chomsky 之后两位坚定的语言

天赋论支持者。S． Pinker 认为，语言是一种本能

( instinct) 而不是文化产物( cultural artifact) ( Pin-
ker 1994) 。“语言是大脑独特的生物组件，是儿

童自发发展的复杂专门技能，没有有意识的训练

和正规的指导，不理解其潜在的逻辑……一些认

知科学家把语言描述成心理机能、心智器官、神经

系统、计算机模块。在这里，我更愿意把它称为

‘本能’，正如蜘蛛知道如何织网一样。”( Pinker
1994: 12) 他多次引用 Chomsky 的“普遍语法”概

念，然而他认为，“Chomsky 对于语言机能的自然

属性的论断基于词句结构的技术分析，流于深奥

的形式主义( abuse formalism) ……一个结论的产

生需要有各种证据的汇聚支撑”( Pinker 1994:

18) 。在认知神经科学、语言学和生物学等领域

都有建树的 S． Pinker 致力于通过心理语言学和

神经语言学的研究来论证“语法基因”的存在，阐

述语言和大脑神经网络的关系。“语法基因在大

脑的某个时间、某个部位编码蛋白质或引发蛋白

质的转录，从而指导、吸引或粘合神经元形成神经

网络，在学习过程中配合突触协调( synaptic tun-
ing) ，从而形成解决语法问题的必要的 运 算 机

制。”( Pinker 1994: 316 ) 同时，他不赞成 Chomsky
怀疑 达 尔 文 进 化 学 说 对 语 言 本 能 的 解 释。L．
Jenkins 对语言学与生物学的统一以及 Chomsky
提出的有关生物语言学的 5 个基本问题( 语言知

识的构成、获得、使用、相关的大脑机制以及发展

进化) 进行了有益的探索 ( Jenkins 2000 ) 。进入

21 世纪，分子神经生物学和分子遗传学将被广泛

地用来研究语言功能与疾病。王士元总结了语言

研究和基因研究的 3 点联系:“( 1) 遗传学与语言

学都在研究自然信息系统，这两个系统都是层级

性与适应性的。达尔文早就讨论过它们在演化上

的相似性，当今的科学家还是继续为此着迷; ( 2 )

关于从基因到大脑再到语言的演化过程。遗传学

与语言学都想了解从基因到神经回路再到语言的

发展过程。FOXP2 的研究是个好的开始，让我们

得知哪些基因是语言的基础; ( 3 ) 基因和语言都

能为我们提供研究、了解人类历史的一个窗口”
( 王士元 2011: 115) 。

2 关于语言起源问题的争论

人类语言的起源和进化是生物语言学研究的

5 个基本问题之一。目前，进化心理学家和语言

学家已经对语言是一种自然发生体系达成了共

识，然而对语言的起源和进化的理论框架存在分

歧。Aaron 等列举了目前 4 种代表性的理论框

架: ( 1) 突变论( macro-mutation) : 认为促使语言产

生的神经结构突然改变，从而造成了人类语言与

动物交流之间无法逾越的鸿沟。语言是进化的偶

然事件，它的发生可能是因为突变导致了大的神

经隆起，此事件堪比为宇宙起源的“大爆炸”理

论。突变可能为一次性的大突变或长期沉寂的小

突变的累积爆发; ( 2 ) 渐变论( microevolutionary) :

认为几千万年来在自然选择的压力下产生了无数

微小的基因变异，从而造成了表型的逐渐改变，这

一过程包含随机突变、适应、选择、遗传传递; ( 3 )

新表型发生学说( neophenogenesis) : 认为语言是

基因和基因组以外的体系( 包括社会文化环境)

相互作用的产物，社会需求和文化因素可能在内

在语言能力的表达以及推进语言进化到一个空前

复杂的体系水平方面起了决定性作用; ( 4 ) 功能

变异理论( exaptation) : 认为基因组内有无数潜在

的遗传基因，只有具有环境适应优势的基因才被

选择性表达。行使初始功能的基因可能被征用行

使其他功能，如控制动作手势的神经基因也可以

控制语言产生。( Aaron et al． 2006: 266 ) 总结起

来，关于人类语言起源争论的焦点在“语言能力

是否为人类独具; 人类语言能力是突变还是渐变

的; 人类语言能力是自然选择的结果还是其他能

力进化的副产品”( 董粤章 张韧 2009: 358) 。
语言起源的实证理据有 3 方面的来源: 考古

学来源，中间形式语言的语言重构( 历史语言学

范畴) 以及语言进化限制因素的计算机模拟。这

些研究取得了许多重要的结果，然而由于取证困

难等因素导致了关于语言起源的研究长期没有突

破性进展。生物研究领域内，在公元 2000 年前后

的几年中，人和一些模式生物的基因组全序列相

继被测定，积累了大量的基因组学数据。人类进

入后基因组时代，分子遗传学技术的发展，为人类
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语言的起源和进化研究不断提供新的实证数据。
语言起源的分子遗传学研究手段有: 比较灵长类

基因组序列、比较灵长类基因表达调控、发育性交

流障碍相关基因研究。本文着重综述近年来言语

和语言障碍相关基因的研究进展以及对人类语言

起源和进化的启示。

3 言语和语言障碍相关基因研究

虽然儿童具有天生的语言学习能力，然而有

相当比例的儿童患有原因不明的语言相关缺陷，

如智障、脑瘫、孤独症和听力损伤等。从病理学的

角度研究语言，观察患有语言疾患的儿童，有助于

认识儿童语言系统的内部结构，逆向寻找到语言

功能相关基因。
3． 1 言语和语言障碍

美国 精 神 障 碍 评 估 手 册 第 四 版 ( DSM-IV )

( American Psychiatric Association 1994: 225 ) 把言

语和语言障碍分为 5 大类，即表达型语言障碍、表
达 － 理解混合型语言障碍、构音障碍、口吃和待分

类的交流障碍。“其中，言语障碍指口语中的发

音、发声及言语节律性障碍，包含口吃( 即语畅障

碍) 、构音障碍。语言障碍相比不易察觉，且原因

复杂，它包括构词、构句、语义理解、语用方面的缺

陷，可能影响非言语性语言能力( 例如，发育性阅

读和 /或书写障碍，即阅读和 /或书写能力被选择

性地破坏，而说话及其他认知功能不受伤害的语

言障碍) ，也可能影响语言的理解和表达。特殊

性语言障碍( specific language impairment，SLI) 是

概括性术语，通常指表达型语言障碍和表达 － 理

解混 合 型 语 言 障 碍，有 时 也 包 含 构 音 障 碍。”
( Newbury 2010: 309)

虽然许多言语和语言障碍在临床上有区分，

然而它们彼此高度共存。很多患儿不会纯粹属于

某种诊断类别，且在语言发育过程中诊断类别可

能会相互转换，如“约 15% 患永久性言语障碍的

儿童同时患有语言障碍，约 5% 的 SLI 患者同时

也有言语障碍”( Shriberg 1999: 1465 ) ，这些都导

致了鉴定病因的困难。言语障碍和语言障碍之

间、言语和语言障碍与其他发育问题( 如孤独症、
学习障碍、听力损伤等) 之间的确切关系也颇有

争议。目前，虽然言语和语言障碍的确切发病机

制尚不清楚，但诸多研究显示遗传因素起主要作

用，如“言语和语言障碍显示明显的家族聚集性;

同卵双生子的同病一致率高于异卵双生子; 语言

的不同方面有中等以上的遗传度; 而各种言语和

语言障碍( 如口吃和 SLI) 的遗传度通常都很高”

( Dediu 2011: 281) 。鉴定言语和语言障碍相关基

因对预测和治疗言语和语言障碍，探索语言习得

和进化过程无疑具有重大价值。
3． 2 孟 德 尔 遗 传 言 语 和 语 言 障 碍 相 关 基

因———FOXP2 基因

上世纪 90 年代初，媒体广泛报道了 1 个大型

3 代家族( 称为 KE 家族) 的许多成员患有由单基

因突变引起的所谓的“语法特异障碍”( grammar-
specific disorder) ( Fisher 2006: 285 ) 。这些报道

源自 1 篇发表在 Nature 上的短讯，短讯称“该患

病家族成员不能判断、理解和运用语法( 1 种被称

为‘语言特征盲’的缺陷) ，此缺陷在患者自发性

言语、书写和复述中都有表现，而根源可能在于潜

在的语法程序发生了错误，且表现出单基因遗传

模式”( Gopnik 1990: 715) 。该短讯被认为是人类

具有“语法基因”的难得的一手证据，似乎“普遍

语法”这一语言学概念已获得生物学研究提供的

实证理据。尽管当时还没有鉴定出导致这一障碍

的基因，但媒体已高呼发现了“语法基因”。
后续研究发现“KE 家族所患的言语失用症

( developmental verbal dyspraxia ( DVD ) 或 child-
hood apraxia of speech( CAS) ) 是由于言语肌肉运

动的位置、范围、协调性和运动序列的编程能力受

损产生的运动性言语障碍。除了言语问题，KE 家

族中患病成员还有表达 － 理解混合型语言障碍，

某些病例还有语言书写缺陷以及非言语性认知损

伤”( Watkins 2002: 458 ) 。Newbury 简述了 DVD
相关基因———FOXP2 的鉴 定 及 功 能 研 究 过 程:

“Fisher 通 过 全 基 因 组 连 锁 分 析 ( genome-wide
linkage analysis，GWLA ) 将 该 基 因 初 步 定 位 于

7q31 处，Lai 等通过基因精确定位发现所有 KE 家

庭患者的 FOXP2 基因都有突变，而未患病家庭成

员没有。紧接着，研究者又发现一位患有类似言

语障碍的非 KE 家族儿童，他的染色体重排导致

了 FOXP2 基因的断裂，FOXP2 基因和言语失用

症的相关性从而得到支持。此后，又有一些独立

的 FOXP2 基 因 筛 查 研 究 鉴 定 出 了 另 外 几 例

FOXP2 断裂的病例，他们都有言语失用症状。KE
家族携带 FOXP2 的杂合性错义突变，从而改变了

FOXP2 蛋白的 DNA 结合区域。另有研究表明，

FOXP2 的另一处杂合性无义突变也和言语和语

言障碍有关，这种无义突变严重地截短了蛋白，剪

除了必需的功能模序，包括蛋白质相互作用区、
DNA 结合区和可能的核定位信号。目前，虽然

FOXP2 在言语失用症中的真正作用有待明晰，但

可以确定的是该基因对负责精细动作控制的大脑
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区域( 运动皮层、纹状体、小脑) 的发育非常重要，

它的断裂对言语发育会产生极其严重的后果”
( Newbury 2010: 310 － 311) 。

FOXP2 的鉴定开启了覆盖语言学、神经影像

学、动物模型学( 主要是小鼠和鸣禽) 、分子生物

学、人类学和进化学等领域的研究。FOXP2 基因

是否就是所谓的“语言基因”或“语法基因”呢?

Fisher 对此进行了驳斥，且给出了充分的论据:

“首先，FOXP2 基因并非人类特有，在哺乳动物世

系中它以高度保守的形式存在，如鼠的 FOXP2 蛋

白版本与人类只有 3 个氨基酸位点的差别，这与

FOXP2 仅仅是为了人类的言语和语言能力而存

在的观点不符; 其次，对 FOXP2 的表达研究还发

现，其功能的重要性不仅仅体现在中枢神经系统，

它在胚胎发育过程中对肺、心脏、肠的发育也发挥

着重要的调控作用。作为转录因子，FOXP2 在不

同的发育背景下调控多重生物学通路，这也是复

杂生物学系统的普遍特征; 最后，FOXP2 在脑中

的表达也极为复杂，在人类和啮齿类动物的早期

发育中，FOXP2 在脑区广泛表达，包括皮质、丘

脑、下丘脑、纹状体、小脑和髓质，表达一直持续到

成年期。因此，人类的 FOXP2 基因不仅影响传统

认为的与语言相关皮层区域的发育和功能，也影

响其 他 的 皮 层 区 域。所 以，“FOXP2 只 局 限 于

Broca 区”( Fisher 2006: 288) 。
3． 3 FOXP 家族其他基因以及 FOXP2 蛋白调

控基因

3． 31 FOXP1
在 FOXP2 数据的基础上，研究者认为其他的

FOX 基因也是言语和语言损伤的候选基因。“人

类 FOX 基因家族有超过 40 个成员，根据 DNA 结

合区域的特定模序分成 19 个亚族( 命名为 FOXA
到 FOXS) 。FOXP 亚族包含 4 种功能各异的基因

( FOXP1 － 4) 。这些基因编码的蛋白彼此结合形

成活跃的 DNA 异源二聚体”( Hannenhalli 2009:

236) 。“FOXP1 和 FOXP2 彼此联系紧密，在调节

组织发育中彼此配合”( Shu et al． 2007: 1992 ) 。
Pariani 等描述了一位由于 3 号染色体缺失导致

FOXP1 基因断裂和其他 3 个转录本 ( ELF4E3，

GPR27 和 PROK2) 缺失的病人，最初的临床诊断

是先天性睑裂狭窄综合症和先天性多发性关节挛

缩症。然而，该患者还呈现发育迟缓及言语和语

言缺陷的症状，被认为可能由 FOXP1 断裂引起。
( Pariani et al． 2009: 123 － 127) 后来，Vernes 等对

临床诊断有发育性言语失用症的 49 位患者的

FOXP1 编码区进行测序，仅发现在 1 例病例中

FOXP1 编码区的错义改变，且这种改变在未患病

的对照组中也存在 ( Vernes et al． 2009: 1354 －
1358) 。另有研究描述了一位患有小脑扁桃体异

常和癫痫的病人。这个患者最初由于言语发育迟

缓而就诊，结果检查出 FOXP1 的缺失( Carr 2010:

1216 － 1220) 。“虽然此病例与 Pariani 等所观察

的病人的临床表现大相径庭，研究者普遍认为，

Pariani 观察的病例所表现出来的先天性睑裂狭

窄综合症，先天性多发性关节挛缩症可能是因为

其 他 转 录 本 的 缺 失 引 起 的。他 们 继 续 推 测

FOXP1 断裂可以解释患者临床表现相似的那一

部分，称 为 运 动 发 育 缺 陷 和 言 语 迟 缓 缺 陷。”
( Newbury 2010: 313)

3． 32 CNTNAP2
“FOXP2 蛋白由锌指结构、叉头 DNA 结合区

( 叉头框) 和多聚谷氨酸富集区 3 部分组成，充当

转录因子，有 4 种选择性亚型，调控 300 至 400 个

神经系统基因，其中许多在功能上被视为言语和

语言障碍的候选基因。”( Newbury 2010: 311 ) 受

FOXP2 调 控 的 基 因 包 含 1 个 7 号 染 色 体 上 的

CNTNAP2 基因。最近研究显示，该基因与语言损

伤易患性有关。该研究发现“CNTNAP2 的 9 种常

见变异和 1 组语言损伤家庭在语言测试( 包括语

言理解和表达测试、语音短时记忆测试等) 中的

得分低有显著相关性”( Vernes 2008: 2339 ) 。另

外，有人发现，“该基因的选择性变异( 包含常见

变异和罕见断裂或突变) 也与一系列的神经发育

障碍，如自闭症、精神分裂症、癫痫、注意力缺陷多

动障碍( ADHD) 和学习障碍有关”( 杨曹骅 2012:

351) 。
“CNTNAP2 基因编码轴突蛋白，负责发育神

经元钾离子通道的定位，为轴突 － 胶质细胞相互

作用提供便利。”( 杨曹骅 2012: 352) “大脑表达

研究显示，该基因在啮齿类动物大脑中均匀表达，

然而在雄性鸣禽发声控制核团中呈现特异性表

达，在人脑前额叶( 与智力密切相关的脑区) 富

集。”( Panaitof 2010: 2001) “MRI 研究表明，携带

两个拷贝的 CNTNAP2 变异基因的孤独症病人，

在多个脑区域( 如前额叶、梭状脑回、额枕皮质、
小脑) 的灰白质显著减少，这些均与自闭症状有

密切关系，同时也佐证了 CNTNAP2 基因的遗传

突变在孤独症核心症状之一的语言发育障碍方面

可能占到主导作用。”( 杨曹骅 2012: 353)

3． 4 多基因遗传言语和语言障碍相关基因

单基因突变导致的语言遗传疾病非常罕见。
研究者通常认为，言语和语言障碍疾病都是多基
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因遗传疾病。遗传性状的形成，不仅取决于两个

以上微效基因的累加作用，同时还受环境因子的

影响，因此相关基因的鉴定非常困难。然而，随着

复杂表型鉴定技术、基因分型技术以及统计方法

的不断进步，已经取得了丰硕的成果。
3． 41 SLI 相关基因

“SLI 是指在正常语言学习环境中，在没有听

力缺陷、智力迟钝、神经或精神损伤的情况下言语

能力得不到正常发展。”( Law et al． 2000: 165)

运用 GWLA 分析，研究者已发现和 SLI 相关

的 3 个 主 要 位 点，它 们 分 别 位 于 13 号 染 色 体

( SLI3 ) 、16 号 染 色 体 ( SLI1 ) 和 19 号 染 色 体

( SLIC) 。目前，16 号染色体的 SLI1 区是研究得

最为 深 入 的。“在 此 区 域 进 行 关 联 分 析 发 现，

ATP2C2 和 CMIP 两个基因的常见变异与 SLI1 有

显著而独立的相关性，它们都与语音短期记忆相

关。”( Newbury 2009: 267)

Dash 等发现，“ATP2C2 编码钙离子 ATP 酶，

负责细胞钙离子和镁离子的运输。钙离子是重要

的胞间信使，参与许多包括短期记忆的神经过程。
镁离子在高浓度时对神经细胞有致毒性，镁离子

缺失与 自 闭 症 相 关”( Dash et al． 2007: 555 ) 。
“CMIP 蛋白是细胞骨架的适配蛋白，在大脑中有

大量表达，而细胞骨架重建在突触形成和神经迁

移中起关键作用; CMIP 蛋白和 FilaminA 相互作

用，后者的突变与神经元移行障碍的脑室周围灰

质异位有关。”( Heng 2010: 43 ) 其他研究发现，

“CMIP 也和 ReIA ( 转录因子 NF-KappaB 的亚单

位) 、P13 激酶蛋白相互作用”( Kamal 2009: 993) 。
这说明 CMIP 在多种生物途径中发挥作用。然

而，“CMIP 和 ATP2C2 都非 FOXP2 的调控基因，

两基因之间以及它们和 CNTNAP2 基因之间也没

有明显的关系”( Vernes 2008: 2342) ，这可能预示

着语言发育的新的生物学途径。
3． 42 口吃相关基因

“口吃是语畅障碍，其特征是连续语流的打

断和不自主地重复或延长音节。”( Prasse 2008:

1271) GWLA 分析和连锁分析发现，染色体 12q
处与口 吃 有 稳 定 而 显 著 的 相 关 性 ( Riaz et al．
2005: 650 ) 。Kang 等通过对此位点的 45 个基因

测序显示口吃患者的 GNPTAB 基因的 4 个编码区

突变，这些突变在对照组中未被发现( Kang et al．
2010: 677 － 685 ) 。之 前，Paik 等 有 研 究 显 示，

“GNPTAB 和 GNPTG 基因突变分别会导致代谢疾

病、粘脂糖症 II 型和粘脂糖症 III 型。它们是一

种溶酶体贮积病，是溶酶体酶 N － 乙酰基 － 1 － 磷

酸 转 移 酶 ( GlcNAc-phosphotransferase，GlcNAc-
PT) 活性缺失使得溶酶体酶不能正常进入溶酶体

的常染色体隐性遗传病。GlcNAc-PT 蛋白以复合

体形式存在，其中 α /β 亚基由 GNPTAB 编码，γ
亚基由 GNPTAG 编码。位于染色体 16q 位点的

NAGPA 编码 N － 乙酰氨基葡萄糖 － 1 － 磷酸二脂

alpha-N-乙酰葡糖胺糖苷酶，为 GlcNAc-PT 的下游

酶”( Paik et al． 2005: 310) 。“对 口 吃 患 者 的

GNPTG 和 NAGPA 编码区测序发现有突变位点，

而在对照组中没有。这些研究暗示了言语障碍的

另一种生物学机制———溶酶体信号通路。”( Kang
2010: 683)

4 从言语和语言障碍相关基因研究语言起

源和进化
首先确定人类发育性言语和语言障碍相关基

因，然后以这些基因为目标，进行种间及种内对

比，研究其进化机制和进化历程。
人类大脑容量在灵长类进化中显著增长，其

内在分子机制在 MCPH 疾病相关基因的研究中

得到了启示。“MCPH 疾病的主要特征是病人的

头比正常人小得多，相当于早期古猿的脑容量大

小。”( Tang 2006: 911) “MCPH 疾病有多基因基

础，已 知 其 中 至 少 4 个 ( 包 括 MCPH1，ASPM，

CDK5RAP2 和 CENPJ) 在从猿到人的灵长类动物

中经历了显著的正选择。”( Tang 2006: 911 ) 如

Evans 等把人类 ASPM 和其他 6 种灵长类动物的

ASPM 进行了比较研究，发现 ASPM 在大猿系列

进化明显加剧，而从猿类到人类尤为明显。此外，

从人类最近的祖先到现代人类，其 ASPM 基因的

Ka /Ks ＞ 1 说 明 受 到 显 著 的 正 选 择 作 用。运 用

McDonald-Kreitman 检测种间多态性和种内分歧

进一步证实了 ASPM 在最近人类进化中经历了强

烈的正选择。该项测试还显示自从 5 到 6 百万年

前人猿分离后，ASPM 平均每 300，000 到 400，000
年固定会有一个优势氨基酸变化，这符合 ASPM
基因在人类进化中调控大脑容量的推断。( Evans
et al． 2004: 489 － 494) “MCPH1 在 DNA 受损反应

和调控细胞周期检测点中发挥作用，而其他基因

编码微管蛋白相关的中心体蛋白，从而调控神经

元前体细胞的对称细胞分裂。”( Tang 2006) 2005
年，ASPM 和 MCPH 基因由于自然选择导致的“最

新型演化基因型( 简称为 ASPM-D 和 MCPH-D) ”
分别被报道，研究者发现“它们呈现出倾向性的

地理分布”( Evans 2005: 1717 － 1720) 。Dediu 等

提出声调语言分布倾向与 ASPM 和 MCPH1 相关，
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即持原始型( ancestral forms) ASPM 和 MCPH 基因

的现代人类倾向说声调语 言，而 持 ASPM-D 和

MCPH-D 基因型的人倾向说非声调语言( Dediu et
al． 2007: 10944 － 10949) 。

此思路在 Enard 等对 FOXP2 基因的进化研

究中也得到证实: FOXP2 基因序列在脊椎动物中

是高度保守的，表明其功能在进化过程中受到强

烈限制( Enard et al． 2002: 869 － 872) 。尽管这种

存在很保守，人类世系中 FOXP2 氨基酸替换率依

然有显著增长。对人类替换氨基酸序列两侧的内

含子序列进行研究发现，在过去 20 万年间可能发

生了选择性清除，即替换氨基酸序列或者其两侧

内含子序列在人类进化史中经历了正选择。人类

FOXP2 与鼠的 FOXP2 间有 3 个氨基酸的不同，

与黑猩 猩、大 猩 猩 和 恒 河 猴 等 灵 长 类 动 物 的

FOXP2 之间有两个不同的氨基酸。数据分析显

示后者差异的“出现和在人类世系中快速传播约

发生在过去 20 万年内的某个时间点，这似乎与之

前对人类语言和言语出现的时间点( 约 5 万年前

到 10 万年前之间) 的推断相吻合”( Boyd ＆ Silk
2000: 135) 。这 些 数 据 再 次 催 生 了 媒 体 报 道 中

“语言基因”标签论的复苏，有学者认为“人类

FOXP2 氨基酸上的微小替换导致了人类 FOXP2
功能的根本性变化，从而成为人类语言进化的主

要驱动力”( Fisher 2006: 289 ) 。然而，生物学研

究再 次 对 此 观 点 提 出 了 质 疑。“首 先，人 类

FOXP2 蛋白中这两个氨基酸的功能重要性尚未

明确，因为它们位于该蛋白有明显功能特征的结

构域之外。其次，由于 FOXP2 对除脑以外人类其

他组织的发育也是必需的，所以该基因的任何改

变都应该很大程度地保持其原始功能。”( Fisher
2006: 289)

5 思考与展望
“探索意识的生物学基础是 2005 年到 2030

年亟待解决的 25 个重大科学课题之一，作为意识

最易管窥的反映物和最重要的载体之一，语言的

生物机制是意识生物基础的关键一环。”( 董粤章

张韧 2009: 355) 从言语和语言障碍相关基因探索

语言起源和进化是分子遗传学研究语言机制的视

角之一。目前，普遍认为常见的言语和语言障碍

是 1 种复杂的多基因遗传疾病，由许多微效基因

相互作用，并由环境致病因子诱发，共同导致言语

和语言障碍的发生。过去科学家通过 GWLA 和

候选基因关联分析寻找到了如上所述的言语和语

言障碍相关基因。然而，“连锁分析的成功依赖

于几个重要条件: 遗传因素完全或接近完全决定

疾病的发生，致病基因具有很高的外显率等”( 唐

劲松等 2010: 57) 。在单基因遗传疾病的研究中，

GWLA 是非常实用的方法，而且成功地鉴定了很

多单基因疾病的基因，如 FOXP2。然而单基因语

言疾病相对比较罕见，而常见的语言疾病基本都

是复杂的多基因疾病。因而连锁分析在寻找复杂

疾病的致病基因的过程中收效甚微。“关联分析

可以检测一个比较短的基因组区域( 约 100 Kb，

千碱基) 是否包含致病基因，但研究的基因非常

有限。”( 唐劲松 2010: 184) “近几年来，随着人类

基因组测序计划和人类基因组单体型图 ( Hap-
Map) 计划的完成为全基因组关联分析( genome-
wide association study，GWAS) 提供了条件。”( 韩

建文 张学军 2011: 26 ) 然而，“目前基于 HapMap
设计的 GWAS 的研究对象主要是 SNPs，对 SNPs
以外的其他变异( 如拷贝数变异、基因表达、表观

遗传修饰) 检 出 效 能 非 常 微 弱”( 权 晟 张 学 军

2011: 101 ) ，容易 造 成 遗 传 遗 失 ( missing heredi-
ty) ，须要采取深度分析策略，发现更多的言语和

语言障碍易感基因。
此外，前述言语和语言障碍相关基因均参与

不同的生物学发展和变异，在不同发育过程和疾

病中起作用。因此须要对上述基因进一步进行功

能上的鉴定，如采取在细胞或动物模型中进行基

因操作，以梳理出这些基因对语言的确切功能。
关于动物模型的选择，“除了来源有限的黑猩猩

外，在啮齿类动物、鸣禽以及其他发声学习者身上

也可以开展分子、解剖、发育和行为等多水平的研

究”( Fisher ＆ Marcus 2006: 18 ) 。同时，以鉴定的

语言相关基因为研究对象，进行进化分析，从不同

层面探索种间 － 种内的相似性及差异性以及人类

语言功能的进化限制因素，阐述语言起源、进化机

制以及进化历程。
“图书馆有大量讨论有关人类语言的文献以

及各种关于语言进化的版本，与之形成鲜明对比

的是，很 少 有 人 关 注 蜜 蜂 交 流 系 统 的 进 化。”
( Chomsky 2007: 14) 语言学家着眼于人类语言的

发声学、形态学以及语义、语用等语言原则领域的

研究，很少涉及其他物种的发声生物学和心理学。
神经科学家只关注人类语言的神经机制，专注于

研究大脑皮层负责处理语言的两个区域 ( Broca
区和 Wernicke 区) 。这些努力对认清语言的本

质，探测句子产生或理解时大脑中发生的电生理

活动是非常有效的。然而，没有哪一种表型是脱

离进化历程的。如有充分的分子生物学和发育生
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物学证据证明，“脊椎动物的 4 肢是由鱼类的鳍

循序渐进演化而来，而且由 Hox 基因群掌控整个

过程”( Nicolas 2003 : 589 ) 。越来越多的遗传学

研究证明，现代人类非凡的语言功能同样也不是

一项突然出现的创举。目前，已经清楚的是“人

类语言的出现一定经历了漫长的灵长类动物祖先

形态上的量变和质变，如脑容量的改变、神经关联

强度的改变、新的神经通路的产生、声音感觉机制

的形态学改变; 而形成这些改变的分子机制有基

因型改变、基因表达时空改变和基因表达量的改

变”( Fisher 2006: 270) 。然而，基因表达产物为调

控因子、信号分子、受体、酶等，它们之间形成高度

复杂的作用网络且受环境调节，从而构建和维系

大脑功能，包括大脑的高级功能———语言。因此，

基因和语言的关系是间接而复杂的。生物语言学

研究语言功能的生物学机制，已成为语言研究的

另一种范式和视角，充满生命力。“把生物学引

入语言学中，或许有助于对语言本质的揭示，促进

语言学进一步发展。”( 袁晓红 刘桂玲 2008: 106)

而关于语言起源的问题，由于古人类学、考古学、
分子生物学等不同专业学者所依赖的证据不同，

至今没有定论，呈现出百花争鸣的局面。
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