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系统发育基因组学——重建生命之树的一条迷人途径 
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摘  要: 生物基因组计划的相继启动对系统发育学研究的发展产生了深远影响。将基因组学和系统发育学结合起来

的“系统发育基因组学”在这一背景下应运而生, 这门崭新交叉学科的出现成为重建“生命之树”的一条迷人途径。文

章重点围绕系统发育基因组学的概念以及分析方法进行扼要介绍, 并探讨了它目前潜在的问题以及将来有待发展和

完善的地方。 
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Phylogenomics——An Attractive Avenue to Reconstruct  
“Tree of Life” 
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(1. Laboratory of Conservation and Utilization of Bio-resource, Yunnan University, Kunming 650091, China; 2. Laboratory of Molecular 
Evolution and Genome Diversity, Kunming Institute of Zoology, the Chinese Academy of Sciences, Kunming 650023, China) 

Abstract: The successive start-up of genome project in recent years has far-reaching impact on present phylogenetic 

studies. A new synthesized discipline――“Phylogenomics”, combing genomics with phylogenetics together, is emerging, 

and becomes an attractive avenue to reconstruct “Tree of Life”. In the review, the conception and analytic method of 
phylogenomics are summarized. The potential problems are also suggested. 
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尽管生物界生物多种多样, 但是它们都由于一个

共同的进化历史而有着不同程度的关联, 这种关联

也使研究物种之间进化关系的学科——系统发育学

(Phylogenetics)变得非常有意义 [1]。追溯生物界不同

生物类型的起源及进化关系, 即重建生物类群的系

统发育树已经成为进化生物学领域中一个十分重要

的内容, 并日益受到广泛的关注。美国和一些欧洲

国家已率先启动了类似人类基因组计划的“生命之

树”计划(Tree of Life, TOL), 将对生物学研究的发展

产生深远影响。就目前而言, 推断物种间系统发育关

系已经为分析所有进化问题所必需[2]。 
最初的系统发育学家认为生物界不同生物的进

化历史可直接从化石记录获知, 因为它是生物进化

史唯一的直接证据, 但是化石记录往往零散且不完

整, 总是缺少许多“中间环节”的重要化石 [2~4]。直到

20 世纪 70 年代, 系统发育重建已经转向比较形态学

的方法, 将形态学上的差异程度作为物种间的进化

距离。研究者可以根据化石和现存物种的形态 
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学特征性状构建出物种进化历史的主要框架[3,4]。然

而, 形态性状过于复杂的进化历史致使可靠的同源

性状很难找到, 往往物种之间性状状态的相似被揭

示为趋同而不是同源, 因此生命之树上很多分支都

存在着争议, 无法解决[4]。 
20 世纪 80 年代分子, 系统发育学研究发生突破

性的进展, 从以往的比较形态学研究开始转向核型、

免疫学研究, 然后发展到染色体显带、氨基酸序列研

究 , 到现代利用物种中的大量遗传物质信息 , 即
DNA序列来重建系统发育关系 [5]。DNA序列由于本

身相对稳定的进化演变过程和巨大的信息量等优势, 
大大提高了对物种间系统发育关系的推断能力。而

且, 现代系统发育学研究还处在不断的深入和发展

过程中, 例如从最初的只能使用很少量的DNA数据

到现在通过自动测序仪的广泛应用以及许多生物的

全基因组测序的陆续启动可产生大量核苷酸和蛋白

质序列进行进化研究; 从简单的推断物种系统发育

关系的应用深入到揭示进化机制和规律; 从对DNA
序列的常规分析策略扩展到用于处理基因组大量不

同信息的新方法等等。因此, 现代系统发育学已经开

始逐步渗透到生物学的其他领域, 它又同时与其他

学科互相吸收与综合, 如近年来新出现的将基因组

学和系统发育学结合起来的交叉学科“系统发育基因

组学(Phylogenomics) ”。  
自从Craig Venter和他的小组在 1995年首先报道

了第一个微生物(Haemophilus influenzae)的基因组序

列, 便标志着生物学研究以迅雷不及掩耳之势由前

基因组时代进入了一个崭新的阶段——基因组时代
[6]。很显然, 基因组测序将导致核苷酸序列的迅猛骤

增, 还将提供大量有关重复基因, 大段DNA缺失/插
入, 基因易位, 转座子插入等信息 [3,4] , 这些都会对

系统发育学研究的发展产生深远影响。“系统发育基

因组学(Phylogenomics)”正是在这一背景下产生, 成
为重建“生命之树”的一条迷人途径。从系统发育学家

的角度而言, 可以将其定义为利用大规模的基因组

学方法进行的系统发育分析。虽然基因组数据的获

得在很大程度上满足了以往系统发育学对分子数据

的需求, 可以进行多个基因或整个基因组水平上的

分析。但是如此海量的分子性状却对现有的系统发

育重建方法提出了挑战, 系统学家的注意力又开始

从寻找不同来源的数据转向改进传统和开发新的 

构树方法。如此一来, 用于系统发育基因组学研究的

一些重建方法和分析策略也开始不断的呈现在人们

面前, 反过来又促进了系统发育基因组学的发展和

应用。如用来评估直源基因可靠性的RIO方法

(Resampled Inference of Orthologs)[7], 快速构建基因

组树的SHOT方法(Shared Orthologue and gene-order 
Tree)[8]以及筛选用于基因组系统发育分析的保守氨

基酸座位或域的 Phylomat 方法 (A Protein Motif 
Analysis Tool for Phylogenomics)[9]等等。 

最近几年中, 国际上许多研究小组已经开始深

入开展系统发育基因组学的研究, 希望能够利用这

个崭新的工具澄清很多在以前因为只能使用很少量

数据的研究中无法解决的诸多问题[10~14]。当然, 重建

生物的进化历史只是系统发育基因组学应用的一个

内容, 它还可以用来阐述由基因复制导致的基因组

进化问题 [15~18] , 构建各种生物化学路径的进化历 
史[19,20]以及预测基因功能[21~23]等等。“系统发育基因

组学”一词开始在越来越多文章的标题, 摘要和关键

词中出现, 也有越来越多的学者将自己的研究结果

冠以是由“系统发育基因组学方法 , (Phylogenomic 
approach)”分析得到的。《Nature》 , 《Science》和

《PNAS》等非常有影响力的杂志都开始关注这个崭

新的领域, 通过具体典型的例子或总结它的进展来

阐述系统发育基因组学对进化生物学的影响。“系统

发育基因组学”作为一门崭新的交叉学科出现, 涉及

面非常广泛, 而且很多相关分析方法还在探索过程

中, 因此在这里我们避免过多描述具体的统计学理

论和算法, 只是重点围绕系统发育基因组学的概念, 
分析方法以及在重建生命之树方面的应用进行宏观

上的扼要介绍, 旨在揭示其中所蕴藏的学科魅力。另

外也探讨了它目前潜在的问题以及将来有待发展和

完善的地方。希望能够对国内系统发育基因组学的推

广和研究具有一定的指导作用, 为迎接正在到来的

国际系统发育基因组学领域研究的全面整合和发展

开辟道路。 

1  系统发育基因组学的概念 
“系统发育基因组学”是进化生物学领域中一门

崭新的交叉学科, 最先由Eisen J A和Hanawalt P C[19]

正式全面提出。由于许多生物的全基因组测序的陆

续启动而导致大量核酸和蛋白质序列的迅猛骤 
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增, 要求采用最新的概念或分子技术来促进对已获

得的基因组序列的分析。“系统发育基因组学”正是

在这一需求和背景下产生的。因此, 它来源于生命科

学中两个主要领域的结合: “基因组学(Genomics)”, 
即基因和基因组的结构和功能研究, 和 “系统发育

学(Phylogenetics)”, 即生物间的进化关系研究。在实

践中, 这两个方面紧密相关, 它们之间的互相渗透, 
互相影响已经日益显现: 一方面, 进化分析作为一

个来源丰富的方法手段可以促进基因组研究以提高

我们对基因组序列, 包括结构和功能的了解。反过来, 
基因组研究也可以促进进化分析。大量的基因组数

据将为重建生物间进化关系的研究提供海量的分子

性状, 使很多在以前因为只使用很少量数据的研究

中无法解决的问题有望得以澄清。总而言之, 基因组

分析和进化研究之间在很多情况下不可分割而且能

够结合起来促进共同发展 [19,24], 因而出现了系统发

育基因组学。 
一般认为, 系统发育基因组学是在系统发育分

析中使用由高强度的测序和/或已有的基因组数据库

中获得的大规模或多个基因座位数据信息(通常只有

较少的分类群代表)的一种分析方法, 目的是构建可

靠的物种系统发育树或了解个别基因树的进化过 
程[25]。而系统发育基因组学的一个复杂应用就是提

高对未被描述过的基因的功能预测。这时系统发育

基因组学也可以定义为利用系统发育信息对高生产

量的基因组进行功能注释[26]。 

2  系统发育基因组学分析方法 
目前, 系统发育基因组学研究所用的系统重建

方法主要分为两类: 基于序列分析和基于“全基因组

特征(whole-genome features, WGFs)”分析的方法, 有
少量研究还使用“罕有的基因组改变(rare genomic 
changes, RGCs)”进行系统发育重建。基于全基因组

特征和罕有的基因组改变这两种方法也被称为非序

列分析方法[27]。在以往仅仅基于DNA序列核苷酸差

异的系统发育研究中, 核苷酸碱基的趋同进化, 位
点和谱系间不同的替换速率以及位点间非独立替换

等方面常常会影响到系统发育重建, 使系统发育结

果很难解释。相比之下, 系统发育基因组学的一个明

显优势就是可以提供除DNA序列以外的其他信息进

行进化关系分析, 对传统的序列比对分析方法进行

补充和验证。 

2.1  序列分析方法 

系统发育基因组学方法可以通过比较原始序列, 
由序列比对来推断谱系关系。因为其理论基础和方

法学背景被大多数学者熟知, 因此这种分析方法在

目前使用最广泛。 
一般来说, 当同源DNA序列比对确定以后, 有

两种途径可以进行基因组数据的系统发育重建: 第
一种是先把多组序列数据合并为一组, 然后在这一

合并的序列数据基础上使用标准的构树方法(如最

大简约法, 最大似然法, 距离法和贝叶斯法等)构建

系统树, 即SuperMatrix途径。这种方法在一般情况

下都能得到比较好的结果, 但是存在两个明显的缺

陷, 一是合并的序列比对中必须包括一组相同的物

种; 二是只能使用一个核苷酸替换模型对合并的序

列比对进行分析 [27,28]。第二种途径是先根据各个基

因序列分别构建各自的系统发育树, 然后将这些系

统树通过一定的优化技术, 如Matrix Representation 
using Parsimony(MRP)方法, 合并成为一个“Super- 
Tree”[27,29,30]。这个途径是目前唯一可以构建包含较

多物种的生物类群的完整系统发育树的方法 [31] , 有
的学者甚至认为它是解决生命之树的一条必要途 
径[32~34]。 

目前这两种方法已经在一些原核生物和真核生

物类群的系统发育重建方面有所应用, 例如通过鉴

定很少发生水平基因转移的保守基因区, 并使用这

些保守基因来推断原核生物系统发育关系, 即只结

合基因组中的大量“信息”基因(与大分子有相互作用

的基因 ), 通过SuperMatrix途径构建系统树 [10,35~38], 
或采用SuperTree途径对基于所有基因序列构建的系

统树拓扑结构一致性进行研究, 将那些支持相似物

种系统发育关系的基因定义为保守基因区来构建系

统树[10]。研究结果证实尽管水平基因转移在原核生

物进化中频繁发生, 但是还没有完全擦除系统发育

信号, 在基因组水平上还是很有可能重建真实系统

发育关系的 [10]; 另外, SuperMatrix途径还被用来探

讨真核生物中陆地植物[39~41]以及有胎盘类哺乳动物

18 个目之间的系统发育关系[42,43]等等。 

2.2  非序列分析方法 

2.2.1  全基因组特征(whole-genome features, WGFs)
分析方法 

除了比较序列差异以外, 系统发育基因组学研
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究还可以基于基因含量(gene content or repertoire), 
基因顺序(gene order)以及“DNA strings(基因组中寡

核苷酸分布) ”构建系统发育树[27]。 
比较不同物种间的基因组最明显办法就是分析

它们的基因含量, 关系较近的物种会含有大量共同

的基因, 关系较远的物种含有的共同基因较少。使用

基因含量进行系统发育分析主要涉及两个方面: 确
定基因间的同源/直源关系以及将基因出现或缺失的

数据转变成树结构[28]。基因顺序方法则是将基因组

之间断裂点数量最小化, 或先挑选那些在基因组中

物理邻近很保守的蛋白对, 然后对这些蛋白对的出

现或缺失矩阵进行分析[27]等等。 
基因含量和基因顺序方法的优点在于: 可以基

于大量信息进行同源基因的甄别, 准确性提高; 数
据“捕捉”的是整个基因组信息, 避免了基因树/物种

树的问题; 不用进行多重序列比对; 不易出现趋同

或回复突变等“非同源相似”, 能够追溯古老类群的

进化历史等等[27,44,45]。然而, 数据和进化模型的缺乏

以及较大的计算机强度使它们目前在系统发育基因

组学中的应用还受一定的限制。另外, 一些研究还表

明这两种方法对于分歧度中等的物种系统发育关系

还不能很好的解决[9]。它们也很容易受到基因丢失和

水平基因转移的影响。 
DNA strings即基因组中短寡核苷酸的分布(如结

合频率)是基因组结构的一个特征印记, 是可以直接

对非同源DNA 序列进行比较得到系统发育信息的

一种方法, 能够真正从整个基因组水平构建基因组

树。可以将核苷酸分布差异作为物种间进化距离, 然
后使用标准的距离构树方法进行基因组系统发育分

析 [27,46]。但这种方法在系统发育基因组学研究中的

应用还不多。 

2.2.2  罕有基因组改变(rare genomic changes, RGCs)
分析方法 

系统发育基因组学研究也可以利用一些罕有的

基因组改变来构建系统发育树。“罕有的基因组改

变”是指在特定进化枝的基因组中发生的大规模突

变包括基因重复, 内含子的插入和缺失, 逆转座子

整合(SINE 和 LINE)以及基因融合和分裂事件等 
等[27]。大多数RGCs是由一个或几个突变事件引起的, 
基因组大规模突变是罕有的, 不可能在同一系统分

枝上发生两次, 也不可能在不同的系统发生分枝上

重复发生。由于它们在物种演化过程中发生的频率

很低 ,  因而产生趋同或平行进化的概率也很低。 
这样, 既有效避免了那些会影响序列数据分析的潜

在问题, 如非同源相似事件, 又可以当序列数据产

生冲突或模糊不清的结果时, 作为一个独立的系统

发育信息来源, 增强系统发育假说的分辨力[47,48]。 
到目前为止, “罕有的基因组改变”特征已经在

一些类群的系统发育学研究中应用, 如Venkatesh B
等[49]使用内含子插入/缺失探讨鱼类和昆虫类内部的

系统发育关系; SINEs逆转座子整合提供强烈的证据

支持鲸类和河马之间的姐妹群关系 , 提出“whippo”
假说 [50], 还支持有胎盘类哺乳动物中灵长目和啮齿

目有很近的进化关系[51]等等。另外, 一些其他类型的

大规模突变, 如基因重复, 染色体重排等等[51,52], 也
可以作为重要的基因组进化特征来重建物种间的系

统发育关系。 

3  系统发育基因组学潜在的问题 
一条重建生命之树的迷人途径, 有着巨大的吸

引力。但是, 它与其他新的学科和方法一样, 都要在

观察和实验中接受检验。很显然, 系统发育基因组学

可以明显削弱分析中的“随机或取样误差”, 但是它

与以往的系统发育研究一样无法避免由系统发育重

建方法带来的“系统误差”, 如在基因组序列分析中

也会存在碱基组成倾向, 长枝吸引和位点间速率异

质性等现象而将没有进化关系的物种聚在一起。因

此, 大量基因组信息的产生在增强了系统发育信号

的同时进化噪音也随之增加。如何避免上述的潜在

问题, 发挥系统发育基因组学的优势对于系统发育

学家和进化基因组学家都将是未来研究中的一个巨

大挑战[27,28]。 
除了系统误差可以造成系统重建方法不一致以

外, 巨大的计算机负荷也使系统发育基因组学的应

用困难重重, 尽管传统的系统发育构树方法(最大简

约法, 最大似然法, 距离法和贝叶斯法)仍然可以完

成目前大多数基于基因组数据的系统发育分析, 但
是随着将来挖掘出更多不同类型的基因组信息以及

所分析的物种数量的增加, 必然需要新的分析方法

和策略来处理。而现阶段的一些新的系统重建方法

或缺乏坚实的理论基础或还没有在实际中检验, 因
此加入新的基因组数据或使用更可靠的分析程序都

可能会改变我们现在得到的基因组树。 



 
 
 

 
11 期 于 黎等: 系统发育基因组学——重建生命之树的一条迷人途径 1449 

 

 

 

, 钟 杨, 高莉萍等译. 分子进化与系统发育. 北京: 高

[5]  Factors influencing phylogenetic infer-

可以看出, 虽然系统发育基因组学有实现“重建

生命之树”的巨大优势和潜力, 但是在现阶段它还有

很多方面有待发展和完善。我们不能将系统发育基

因组学看作是能解决一切痼疾的仙丹。但是, 即使如

此, 系统发育基因组学的意义仍然不言而喻。虽然系

统发育基因组学这门交叉学科涉及面如此广泛, 难
度如此之大, 在目前看来它仍然是高强度, 费时, 费
力的一种解决问题的手段, 但是它所蕴藏的巨大潜

能和将要在未来研究中发挥的作用不可忽视。目前

国际上几个基因组研究协会已经分别开始进行不同

生物类群的全基因组序列测定, 全世界科学家的通

力合作无疑将会大大促进系统发育基因组学的发展

和应用。总而言之, 系统发育基因组学将是一项艰难

但是非常有意义的崭新领域等待我们去开拓。 
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