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Abstract  With more and more sequence data available, it has been a widespread practice to apply multiple 
genes to reconstruct phylogenies at different hierarchical levels. The phenomenon of conflicting gene trees has 
accordingly become a remarkable and difficult problem. It is increasingly understood that the difference between 
gene tree and species tree and the causes behind should be fully appreciated in molecular phylogenetic studies. In 
this paper, we have explored the major causes resulting in conflicting gene trees, including stochastic errors, 
systematic errors and biological factors. We also introduced a newly developed discipline, phylogenomics, and 
demonstrated its power and great potential in resolving difficult phylogenetic problems using our recent phyloge-
nomic study of Oryza as an example. Furthermore, we discussed some strategies and approaches in elucidating 
conflicting gene trees and provided some suggestions and recommendations for molecular phylogenetic studies 
using multiple genes. 
Key words  conflicting gene trees, gene tree, molecular phylogenetics, phylogenomics, species tree. 
摘要  随着越来越多的基因序列被运用于系统发育重建中, 随之产生的基因树冲突已成为分子系统发育研究中日益突出的

问题。因此, 在分子系统发育研究中, 应正确理解基因树和物种树之间的差异, 充分注意和分析基因树冲突的原因, 正确解释

分子系统发育的结果。本文通过一些典型实例分析了在多基因系统发育研究中引发基因树冲突的三类主要原因: 随机误差、

系统误差和生物学因素。在此基础上, 对近年来兴起的系统发育基因组学进行了介绍, 并以稻属Oryza研究为例, 阐述了系统

发育基因组学方法在解决基因树冲突以及系统发育研究中的优势和应用价值, 并进一步探讨了解决基因树冲突的策略和方

法, 以期为分子系统发育研究提供一些启示和帮助。 
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地球上的一切生命形式都有一个共同的起源, 
无论动物、植物、真菌、原生生物, 还是原核生物, 
它们都藉由一部共同的进化历史而有着或近或远

的关联。重建所有生物的进化历史并以一种树状结

构即系统发育树(phylogenetic tree)的形式来表示生

物类群之间的进化关系, 一直是系统发育学研究的

核心问题, 也是进化生物学研究的重要内容之一

(Li, 1997; Futuyma, 1998; Nei & Kumar, 2000)。建立

可靠的系统发育关系不仅是生物分类和命名的基

础, 也是阐明类群起源和扩散、探讨性状演化以及

揭示物种形成机制的前提(Futuyma, 1998; Soltis & 
Soltis, 2000)。 

早在19世纪中叶, 德国生物学家海克尔就发表

了他著名的“系统树”, 将整个生命世界形象地描

绘成一棵大树(Haeckel, 1866)。在随后的100多年里, 
生物学家们主要通过表型特征如形态、解剖、生理

等性状进行物种间进化关系的研究, 为生命之树构

筑了基本框架, 但这棵大树仍存在大量的缺失环节

(Futuyma, 1998)。20世纪60年代以后, 随着分子生

物学技术的迅猛发展, 分子数据开始被广泛运用于

系统发育研究, 如蛋白质电泳、DNA-DNA杂交、免

疫学等(Crawford, 2000)。自20世纪80年代以后, 随
着PCR (polymerase chain reaction)技术的出现以及

DNA测序技术的不断完善, 利用大量分子序列资料

进行系统发育重建成为可能。分子数据, 尤其是

DNA序列, 其数据的丰富性、在所有生物体中的可

比性, 以及数据分析的规范性等特点使它成为进化
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生物学研究的重要手段, 而建立在数学和统计学基

础上的系统发育树的构建理论和方法也由此获得

了迅速发展 , 形成了分子系统发育学 (molecular 
phylogenetics)这一新的研究领域, 即利用生物大分

子的信息来推断生物进化历史, 或者说重建生物类

群的系统发育关系(Li, 1997; Nei & Kumar, 2000)。 
由于不同的DNA片段在进化速率上存在较大

差异, 因此可以在几乎所有分类学水平上推断生物

类群之间的进化关系, 如用于研究近缘物种人与猿

之间的亲缘关系, 以及古老的进化事件如叶绿体和

线粒体的起源等问题 (Li, 1997; Nei & Kumar, 
2000)。随着分子序列证据的广泛应用, 人们对现存

陆生植物的各大类群之间、具体科属内部的物种之

间的进化关系乃至栽培作物的起源等问题的认识

也发生了根本性的变化(Crawford, 2000; Soltis & 
Soltis, 2000)。Chase等(1993)分析了来自种子植物代

表性类群的499条叶绿体rbcL序列, 首次基于分子

证据全面探讨了被子植物的系统发育关系, 是植物

分子系统发育重建研究的典范, 为后来进一步完善

被子植物系统发育框架(APG II, 2003)奠定了重要

的基础。随着DNA序列测定技术的发展及其成本的

大幅下降, 出于对单基因片段信息量有限以及基因

树不等同于物种树的担忧, 很多研究已不再满足于

用一个基因的序列来重建类群的系统发育关系。

Qiu等(1999)利用来自叶绿体、线粒体和核基因组的

5个基因片段以及Soltis等(1999)利用来自叶绿体和

核基因组的3个基因片段对被子植物系统发育关系

的研究, 是系统发育重建进入多基因序列分析的代

表性研究之一。如今, 这种采用多基因序列进行系

统发育重建的方法逐渐被广泛采用, 并已成为当前

分子系统发育研究的一种基本方法(Wendel & Doyle, 
1998; Crawford, 2000; Delsuc et al., 2005; Philippe et 
al., 2005a)。 

随着越来越多的基因片段被用于系统发育研

究, 基因树冲突(conflicting gene trees)现象也不断

出现, 即, 对相同的类群, 用不同基因片段建树会

得到不同的分支式样或系统发育关系, 并且, 这一

现象已逐渐成为分子系统发育重建中难以避免的

棘手问题之一。本文首先介绍了分子系统学研究中

普遍发生的基因树冲突现象以及引起基因树冲突

的主要原因; 然后以笔者对稻属Oryza L.的系统发

育基因组学研究为例, 介绍了系统发育基因组学这

一新的研究方向及其在解决基因树冲突中的重要

作用, 以期为目前分子系统学中的多基因序列建树

研究提供一些启示和帮助。 

1  基因树冲突——分子系统发育研究中日

益突出的问题 

在分子系统发育研究中, 利用某一基因片段提

供的信息所构建的系统发育树被称为基因树(gene 
tree), 而反映物种之间真实进化关系的系统发育树

被称为物种树(species tree)。虽然基因树不能等同于

物种树, 但基因树的分支式样能够反映物种的进化

历史 (de Queiroz et al., 1995; Wendel & Doyle, 
1998)。当用多基因来建树以避免单基因建树信息量

不足所带来的误差时, 人们发现, 不同基因片段可

能会展现或多或少不同的分支式样甚至严重的分

歧, 即基因树之间发生冲突。  
随着分子证据的不断积累, 这种基因树之间出

现不一致的案例也越来越多, 似乎已成为一种普遍

现象(de Queiroz et al., 1995; Wendel & Doyle, 1998; 
Rokas & Carroll, 2006)。以植物为例, 基因树之间的

冲突广泛存在于不同的分类学水平上, 无论是在属

内种间(Wendel et al., 1995; Rieseberg et al., 1996; 
Doyle et al., 1999; Ge et al., 1999; Cronn et al., 2002; 
Mason-Gamer, 2008), 科内属间(Olmstead & Sweere, 
1994; Soltis & Kuzoff, 1995; Kellogg et al., 1996; 
Seelanan et al., 1997; Guo & Ge, 2005; Koch et al., 
2007), 还 是 目 以 上 或 被 子 植 物 主 要 谱 系 间

(Goremykin et al., 2004; Soltis et al., 2004; Stefanovic 
et al., 2004; Wortley et al., 2005), 甚至种子植物和

其他陆生植物类群之间的各个分类学水平上均发

现了基因 树冲突现 象 (Won & Renner, 2003; 
Bergthorsson et al., 2004; Qiu et al., 2006)。因此, 在
分子系统发育研究中, 应理解基因树和物种树之间

的差异, 充分注意和分析基因树冲突的原因, 正确

解释分子系统发育研究的结果。 

2  基因树冲突的主要原因 

不论基因树冲突的程度如何, 对于一个特定的

类群, 其进化历史是唯一的, 即物种树是唯一的。

当所构建的多个基因树之间出现冲突时, 实质上是
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体现了部分(或者全部)的基因树没能正确反映物种

进化关系。因此, 探讨基因树冲突的原因实际上是

探讨基因树不能正确反映物种树的原因。迄今, 已
有多篇文献对系统发育冲突的原因及其检测方法

进行了总结和分析(de Queiroz et al., 1995; Johnson 
& Soltis, 1998; Wendel & Doyle, 1998; Philippe et 
al., 2005a; Jeffroy et al., 2006)。下面我们结合一些实

例着重对导致基因树冲突的几个主要原因进行介

绍。基因树冲突的原因大致可以归纳为以下三大方

面。 
(1)随机误差(stochastic error), 又可称为取样误

差(sampling error)。在分子系统发育研究中, 用基因

树正确推断物种树的前提是基因片段代表了它所

来自的基因组, 但如何选择合适的DNA片段进行系

统发育关系重建一直是个颇具争议的问题 (de 
Queiroz et al., 1995; Wendel & Doyle, 1998)。当某个

基因片段较短或信息含量较低时, 进化过程中的

“噪音”(如回复突变、趋同突变、平行突变等)可
能会由于取样误差而掩盖其真实的系统发育信息, 
从而导致基因树的分支式样与物种树不同

(Cummings et al., 1995; Wendel & Doyle, 1998)。分

子系统学研究早期出现的一些基因树冲突往往是

由于所用片段信息量不足而产生的, 即所谓的软性

冲突(soft incongruence)(Seelanan et al., 1997)。例如, 
Olmstead和Sweere (1994)在利用3套分子证据对茄

科 Solanaceae 系统发育关系进行分析时发现 ,  
Solanoideae亚科系统位置的不确定完全是由于信息

量不足而引起的, 并非基因树之间有冲突。目前普

遍认为, 通过增加数据量和应用更合适的分析方法

能够消除随机误差对系统发育重建的影响

(Cummings et al., 1995; de Queiroz et al., 1995; 
Wortley et al., 2005)。 

(2)系统误差(systematic error)。在系统发育重建

过程中, 建树所用的方法是否适合分子数据实际的

进化模式, 是决定所得系统树正确与否的重要因素

之一。然而, 分子进化的复杂性和多样性常常使我

们现有的方法并不能很好地拟合基因真实的进化

模式, 于是所建系统树就不能反映真实的进化关系

(Delsuc et al., 2005; Brinkmann & Philippe, 2008)。更
为重要的是, 与随机误差不同, 系统误差不会因为

数据量的增加而减小, 在某些情况下随着信息量增

加, 系统误差会不断加大, 导致某些分支式样得到

强烈的统计支持但却未能正确地反映物种树

(Huson & Bryant, 2006; Jeffroy et al., 2006)。 
比较常见的系统误差主要有三种, 第一种是核

苷酸成分差异所导致的系统误差 ( 又被称为

“compositional signal”)。目前我们常用的方法及

模型都假设同一基因在不同生物类群中进化时都

遵循相同的碱基替代模式, 因而对同一基因而言, 
不同的类群拥有相似的或恒定的(stationary)碱基频

率(Kumar & Gadagkar, 2001)。当这一假设不成立时, 
如类群间因突变偏性(biased substitution)或选择等

因素使碱基频率显著不同时, 具有相似碱基频率的

类群就会被错误地聚为一支, 尽管这种相似是独立

获得的, 而并非由于具有最近共同祖先(Foster & 
Hickey, 1999; Collins et al., 2005)。比如, Phillips等对

Rokas等(2003)研究酵母属Saccharomyces Meyen ex 
Reess的物种进化关系时所用的106个基因进行分析

时发现, 若换用最小进化距离法进行系统发育估

计, 则会得到与Rokas的结果不同但支持率达100%
的系统树, 后来发现这是由于数据中较强的碱基成

分差异造成的(Phillips et al., 2004)。 
第二种系统误差来自类群之间进化速率的差

异(又被称为“rate signal”)。由于世代长短不一, 居
群大小相异, DNA复制时的保真度不同、DNA修复

效率有高有低等因素, 不同生物类群的进化速率是

不同的(Andreasen & Baldwin, 2001)。考虑到核苷酸

只有四种状态, 当类群间进化速率高度不一致时, 
进化较快的类群可能因为多重突变在某些碱基位

点随机地获得相同的碱基 , 当这种非同源相似

(homoplasy)足以掩盖序列中真实的历史信息时, 就
会造成长枝吸引(long branch attraction)(Felsenstein, 
1978)。例如, 两侧对称动物(bilaterian animal)的进

化关系一直存在几种矛盾的结论, Philippe等利用现

有的数据资源, 通过增加物种取样和去除快速进化

的基因位点等分析发现, 前人用多基因分析所得的

结论(monophyly of Coelomata)实际上是由于取样太

少而造成长枝吸引的结果(Philippe et al., 2005b)。再
例如植物中引起广泛争议的被子植物基部类群

Amborella trichopoda Baill.的系统位置问题, 虽然

以 Amborella Baill. 、 Austrobaileya C. White 和

Nymphaea L.为核心的ANITA群构成被子植物基部

类群这一观点早已形成共识, 但对其中究竟哪一个

类群是最基部的被子植物仍存在争议。尽管主流观
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点认为Amborella处在被子植物的最基部(Qiu et al., 
1999; Soltis & Soltis, 2000; Soltis et al., 2004), 但
Goremykin 等 (2003, 2004) 分 别 测 出 Amborella 
trichopoda和Nymphaea alba L.的叶绿体全基因组序

列并与其他13个物种叶绿体全基因组进行比较分

析后提出: 单子叶植物是所有其他被子植物的姊妹

群。后来 , Soltis等 (2004)和Stefanovic等 (2004)对
Goremykin的数据重新进行了分析, 发现在增加一

个关键类群以后, 或者选择合适的进化模型进行分

析, Amborella仍然是被子植物的最基部类群, 他们

认为系统发育分析中模型选择不当是导致

Goremykin等得出单子叶植物为被子植物基部类群

的原因, 因为单子叶植物叶绿体基因的进化速率明

显加快 , 从而被吸引到被子植物的最基部

(Stefanovic et al., 2004)。 
第三种系统误差为特定碱基位点的速率差异

(又被称为“heterotachous signal”或“heterotachy”, 
来自希腊语, 意指“different speed”, Philippe et al., 
2005c)。目前常用的替代模型已经考虑到了基因内

部的不同碱基位点因功能约束不同而具有相异的

进化速率(Yang, 1994; Gu et al., 1995), 但几乎所有

的方法都假设功能约束不随时间改变, 反映在进化

速率上, 即特定碱基位点的替代速率随着时间推移

在类群之间保持恒定。然而, 在实际的分子进化过

程中, 基因组某一特定位点的进化速率在类群之间

是不同的, 且不同位点的速率变异可能是独立的

(Philippe & Lopez, 2001; Lopez et al., 2002; Jeffroy 
et al., 2006)。例如, Huelsenbeck用考虑这种特定碱

基位点速率差异的covarion模型对10个蛋白质编码

基因和1个核糖体基因进行分析后发现, 对其中9个
基因而言, covarion模型被证实明显比不考虑位点

速 率 差 异 的 模 型 能 更 好 地 拟 合 现 实 数 据

(Huelsenbeck, 2002)。 
(3)生物学因素(biological factor)。用基于共同祖

先的同源性状来建树一直是系统学研究的重要前

提。表现在DNA序列上, 只有当该基因片段是反映

物种分歧事件的直系同源基因(orthologs)时, 才能

得到物种树的正确估计。然而进化过程中杂交

(hybridization)和渐渗(introgression)、基因水平转移

(horizontal gene transfer)、基因重复后的拷贝丢失

(hidden paralogs)以及谱系分选(lineage sorting)等过

程常常让研究者很难判断基因片段是否为直系同

源, 若用违背这一前提条件的基因构建基因树时, 
它所反映的是该基因片段自身的进化式样而并非

物种的分歧事件。 
在植物中, 杂交和渗入远比动物常见, 其本质

上的网状(reticulate)进化关系很容易以基因树冲突

的形式表现出来, 这种基因树的冲突尤其容易发生

在单亲遗传的叶绿体或线粒体片段与双亲遗传的

核基因片段之间(Soltis & Kuzoff, 1995; Doyle et al., 
1999; Ge et al., 1999; Guo & Ge, 2005)。早在上世纪

90年代中期, 就已经发现了100多例由于杂交和叶

绿体基因渗入而造成基因树冲突的实例(Rieseberg 
et al., 1996)。基因水平转移则是一种基因跨物种的

非生殖传播方式, 其效果与杂交和渗入有某种相似

之处, 但它可以发生在亲缘关系很远的物种之间。

早期曾发现在细菌的进化过程中存在大量的基因

水平转移, 近10多年来在真核生物包括植物中也存

在大量的基因水平转移(Wendel & Doyle, 1998)。例

如, Bergthorsson等(2004)测序了被子植物基部类群

Amborella的线粒体基因组, 并与其他陆生植物的

线粒体基因进行了比较分析。结果发现 , 在
Amborella已知的31个线粒体编码蛋白基因中, 有
20个基因的至少1个拷贝来自其他的陆生植物(其中

有6个来自苔藓植物)。可以预期, 基于这些经历了

基因水平转移的片段进行系统发育重建, 其表现出

的分支式样(基因树)不可能正确地反映物种之间的

进化关系(物种树)。 
也许在引起基因树冲突的诸多生物学因素中, 

基因重复后的拷贝丢失和谱系分选是系统发育重

建中不可避免但又很难可靠鉴别的因素。近年来, 
比较基因组学分析表明, 拟南芥(Simillion et al., 
2002)、水稻(Paterson et al., 2004; Wang et al., 2005)、
脊椎动物(Gu et al., 2002)、酵母(Wolfe & Shields, 
1997)等生物中均发生了古多倍化事件, 使研究者

认识到古多倍体(paleo-polyploid)在生物界中的普

遍存在, 因此基因重复后又丢失拷贝造成直系同源

基因和旁系同源基因(paralogs)混淆这一因素不可

忽视。如图1所示, 一个祖先种经历二次物种形成事

件后形成了A、B、C三个物种, 如果祖先种中某个

基因发生重复形成了2个拷贝, 当不发生拷贝丢失

时, 所有3个后代物种中都存在2个拷贝, 用这2个
拷贝分别建树都能得到正确的物种树(图1, 上)。可

是, 如果祖先种中的2个基因拷贝在后代物种中发 
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图1  物种形成过程中基因重复(或谱系分选)对系统发育重建的影

响  左图显示的是物种树背景下(灰色)因基因重复而产生的两个基

因拷贝(或因祖先居群中多态性而存在的两个等位基因)的进化历

史, 右图显示的是两种不同情况下的基因树, 2个基因拷贝或等位基

因分别用实线和虚线表示。字母A、B和C分别代表三个不同的物种。

图的上半部分显示的是不发生拷贝丢失或谱系分选的情况, 图的下

半部分显示的是发生拷贝丢失或谱系分选的情况。 
Fig. 1.  The effect on phylogenetic reconstruction by hidden paralogs 
(or Lineage Sorting).  Left is the history of two gene copies arising 
from duplications (or two alleles arising from polymorphisms in the 
ancestral population) drawn in the context of a species tree (gray bars), 
and right is the gene tree drawn from the left. Two gene copies (or two 
alleles) are drawn in solid lines and broken lines, respectively. Letters 
A, B and C denote three different species. The upper half of the figure 
shows the case when there is no loss of gene copies or lineage sorting, 
and the lower half of the figure shows the case when loss of gene 
copies or lineage sorting does happen. 
 

 

生差异性丢失, 利用该基因构建的基因树就和物种

树不一致(图1, 下), 也即构建系统发育关系的基因

是旁系同源片段(paralogs)。谱系分选的后果与基因

重复后又丢失拷贝相似, 只需将图1中的2个拷贝

(实线和虚线)理解为2个不同的等位基因而已。但值

得注意的是, 谱系分选的发生与否与祖先种有效群

体大小以及两次物种形成事件的间隔时间密切相

关(Nei, 1987; Pamilo & Nei, 1988), 它常常发生于

物种形成事件间隔短且祖先群体大的近缘类群中, 
如人、黑猩猩和大猩猩(Chen & Li, 2001), 果蝇及其

近缘种(Pollard et al., 2006), 稻属及其近缘种(Zou et 
al., 2008)的进化过程中。 

除了上述主要因素之外, 还有一些其他的因素

也可能导致基因树冲突, 需要在实际研究工作中加

以充分注意, 比如技术上的原因如测序错误, 以及

基因和基因组进化方面的原因如位点之间的协同

进化、基因内部的重组、RNA编辑(RNA editing)等
(Wendel & Doyle, 1998; Philippe et al., 2005a)。 

3  系统发育基因组学——基因组时代的产

物 

面对普遍存在的基因树冲突以及产生基因树

冲突的种种复杂原因, 一个随之而来的问题是, 随
着分子信息的不断增多, 基因树冲突的情况可能会

越来越普遍, 那么分子系统发育重建是否仍然有

效? 自从1995年世界上第一例对流感嗜血杆菌

Haemophilus influenzae Rd.的全基因组序列报道以

来(Fleischmann et al., 1995), 全基因组测序计划在

全球蓬勃开展, 至2008年1月, 已经完成了866个物

种的全基因组序列, 另外还有2654个物种的全基因

组测序工作正在进行中(Genomes On Line Data-
base)。随着基因组计划的实施, 开展系统发育研究

的分子证据迅速积累, 一个由系统发育生物学和基

因组学交叉形成的新学科——系统发育基因组学

(Phylogenomics)应运而生(Eisen, 1998; Delsuc et al., 
2005; Philippe et al., 2005a), 它不仅为我们从基因

组层面上进行系统发育重建提供了契机, 同时也为

我们正确理解和处理基因树冲突提供了有力的手

段。 
从系统发育生物学的角度看, 基因组学的丰富

数据既包括了大量序列信息, 同时还蕴藏着有关重

复基因、DNA片段缺失/插入、转座子丢失/插入等

信息, 为系统发育研究提供了丰富的资料, 使得利

用大规模基因组水平的数据进行系统发育分析成

为可能(Delsuc et al., 2005)。系统发育基因组学是利

用基因组水平的海量数据信息进行系统发育分析

的新兴学科, 它是后基因组时代的产物, 也是未来

进化生物学研究的重要趋势之一。随着数据量的不

断增加, 分子系统发育重建中的随机误差问题将逐

渐消失, 引起基因树冲突的各种生物学因素也能被

逐一分析, 同时大量数据还具有“缓冲”作用, 将
生物学因素的影响降至最低, 最终更可靠地推断出

真实的类群间进化关系。系统发育基因组学尽管在

植物类群中的应用才刚刚开始(Qiu et al., 2006; Zou 
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et al., 2008), 但近10年来已逐步成功运用到各大门

类生物类群的系统发育重建工作中, 如原核生物

(Daubin et al., 2002; Comas et al., 2007)、原生生物

(Bapteste et al., 2002)、真菌(Rokas et al., 2003)、动

物(Takezaki et al., 2004; Rokas et al., 2005; Savard et 
al., 2006)以及模式生物如果蝇及人类与其近缘物种

的进化关系研究中(Chen & Li, 2001; Patterson et al., 
2006; Pollard et al., 2006), 解决了一些长期困惑生

物学家的问题。 
用于系统发育研究的基因组数据主要包括三

类 : 一级序列 (primary sequences), 基因组特征

(whole-genome features)和基因组稀有变异 (Rare 
genomic changes)(Delsuc et al., 2005)。其中, 用于建

树的基因组特征包括基因种类(gene content或gene 
repertoire)、基因顺序(gene order)、低聚核苷酸串

(DNA strings)等。基因组稀有变异则包括插入缺失

(indel)、逆转座子插入(retroposons integration)、基

因分裂与融合(gene fusion and fission)、内含子得失

(gain or loss of introns)等(Rokas & Holland, 2000)。
相对核苷酸序列的4种可能状态, 基因组特征和基

因组稀有变异这两类性状具有数量相当可观的状

态空间, 发生回复突变及趋同的机率极低, 因而对

非同源相似有高度的免疫性, 同时又绕开了具争议

的对位排列步骤, 具有核苷酸序列或氨基酸序列所

不能比拟的优势, 因此在解决系统发育的一些关键

和疑难问题时具有重要价值。比如Venkatesh等利用

氨基酸序列的插入缺失和内含子得失这些基因组

稀有变异性状, 解决了有颌脊椎动物的系统发育关

系这个争论了近一个世纪的难题(Venkatesh et al., 
2001)。又如, 水稻Oryza sativa L.及其6个近缘野生

种具有共同的A基因组类型, 由于这些物种形成历

史短且存在一定的种间基因流, 其系统发育关系尤

其是A基因组基部类群一直存在争议, 已有证据确

定的基部类群既有O. meridionalis Ng也有O. long-
istaminata Chev. & Roehr. (Zhu & Ge, 2005)。Zhu和
Ge (2005)采用快速进化的核基因内含子序列重建

了稻属A基因组的系统发育关系。在确定A基因组

基部类群时, 他们发现了3个微型反向重复转座元

件(MITE)具有重要的系统发育信息, 是很好的基因

组稀有变异性状。如图2所示, 稻属A基因组的基部

类群有3种可能(图2: A–C), Zhu和Ge (2005)发现3个
MITE均插入到除O. meridionalis以外所有类群相关

基因的内含子中, 这一结果强烈支持O. meridionalis
为A基因组的基部类群(图2: A), 因为若图2A为真

实物种树, 则3个MITE的存在只需要3次进化事件

就可以完成; 可是, 如果承认其他任何一种进化关

系(图2: B, C)为真实物种树, 3个MITE的存在就必

须通过至少6次进化事件才能完成, 所以图2A的进

化关系是最简约的。 
鉴于对基因组特征和基因组稀有变异两类性

状的利用起步较晚, 相关算法和模型还不完善, 且
现有基因组数据仅覆盖生物类群的很小一部分, 因 

 

 
 
图2  通过MITE插入性状确定稻属A基因组的基部类群  A、B、C
分别表示3种可能的系统发育关系, 向下箭头表示MITE的获得, 向
上箭头表示MITE的丢失。A. 每个MITE的存在只需一次插入就可

以解释。B, C. 每个MITE的存在均需两次插入(实心箭头)或一次插

入和一次丢失(空心箭头)才能解释(引自Zhu & Ge, 2005)。 
Fig. 2.  The basal lineage of A-genome in Oryza was resolved by 
MITEs (miniature inverted-repeat transposable elements).  Three 
phylogenetic hypotheses regarding the basal lineage of the A-genome 
species were shown in Fig. 2A, 2B and 2C. Downward and upward 
arrows stand for the insertion and excision of MITEs, respectively. In 
Fig. 2A, the most parsimonious explanation of the occurrence for a 
MITE requires only one insertion event. In Fig. 2B and 2C, at least two 
evolutionary events are required for accounting for the occurrence of a 
MITE, i.e., two independent insertions (closed arrows), or alternatively 
one insertion and one deletion (open arrows) (from Zhu & Ge, 2005). 
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此在系统发育研究中的应用还有很大的发展空间

(Boore, 2006)。相对而言, 一级序列在系统发育研究

中的利用在方法上要成熟得多。分子系统学研究长

期积累下来的对分子序列进化规律的认识以及利

用单基因重建类群进化历史的原理和方法都可以

运用到系统发育基因组学研究中。目前应用较多的

多基因建树策略主要包括直接合并分析 (total 
evidence, or supermatrix approach)(Kluge, 1989)和独

立分析 (separate analysis, or supertree approach) 
(Miyamoto & Fitch, 1995)。直接合并分析是先将来

自不同基因的序列首尾拼接成一个统一的数据矩

阵再进行系统发育估计的方法 , 最初由Kluge 
(1989)提出, 基于哲学家Rudolf Carnap提出的总体

证据原则, 即对任何理论或假说的判断都必须基于

全部证据, 认为合并数据能得到最大化的系统发育

信息, 尤其是能揭示数据中隐藏的系统发育信息

(Rieppel, 2005)。独立分析方法则考虑到数据之间不

同程度的异质性, 先对单个基因分别建树, 然后再

对所得到的一系列系统树进行整合, 最后以一棵系

统树来代表最终的系统发育关系。系统树整合时可

以采用简约矩阵法(matrix representation with par-
simony, MRP)、严格一致法(strict consensus)、半严

格一致法(semi-strict consensus)、平均一致法(average 
consensus procedure)等, 整合而成的系统树含有源

数据集当中所有的类群(Bininda-Emonds et al., 2002; 
Delsuc et al., 2005; Philippe et al., 2005a)。比如, 
Salamin等对现有55个已发表的涉及禾本科Poaceae
的系统树进行整合, 用简约矩阵法建立了一棵含

395属、迄今类群覆盖度最高的禾本科系统树

(Salamin et al., 2002)。 
直接合并分析策略充分利用了各个数据集的

所有信息, 独立分析策略的直接操作对象是系统

树, 利用的仅是从各数据中总结出的树形信息, 因
而忽略了很多系统发育信息。然而, 直接合并分析

需要所有基因具有相同的一组类群, 独立分析策略

则仅要求不同数据之间含有部分重叠的类群, 并且

对各种类型的数据都适用(如形态性状、分子标记、

分子序列等), 因此有利于对各类数据进行信息整

合, 它常被用于将不同性质和不同取样的数据整合

以构建分类学水平较高的大系统树乃至生命之树

(Tree of Life)(Bininda-Emonds et al., 2002)。 

4  基因树冲突与系统发育基因组学研究   
——以稻属研究为例 

目前, 用系统发育基因组学方法来探讨类群的

进化关系在植物界中还非常少。作为重要的模式植

物, 水稻两个亚种的全基因组测序工作均已完成, 
这为利用系统发育基因组学手段解决稻属的系统

发育关系以及探讨基因树冲突的机制提供了绝佳

的机会和基础。 
从上世纪初开始, 作为世界上最重要的作物之

一, 水稻一直受到生物学家的关注, 水稻所在稻属

的系统发育关系研究也在许多国家展开 (Nayar, 
1973; Second, 1985; Wang et al., 1992), 但直到上世

纪末才出现第一篇采用多基因片段对整个稻属进

行系统发育重建的报道(Ge et al., 1999)。在这项研

究中 , Ge等(1999)采用2个单拷贝核基因(Adh1和
Adh2)和1个叶绿体基因(matK)片段构建了稻属全部

23个物种的系统发育关系, 并据此定义了稻属第10
个基因组(HK); 与此同时, 提出了稻属全部10个基

因组的进化关系, 并揭示了稻属多倍体的起源方式

及其亲本来源(图3: A)。然而, 该研究也引出了一个

问题: Adh2和matK基因树强烈支持A和B基因组为

姊妹群, 但Adh1基因树却支持A和C基因组为姊妹

群, 也即在A、B、C基因组之间关系上出现基因树

冲突, 在图3A中用多歧分支表示。此外, 稻属的基

部类群归属也没能得到明确分辨(Ge et al., 1999)。
值得一提的是, A、B、C基因组之间3种可能的系统

发育关系均得到过去不同研究证据的支持, 稻属基

部类群的归属也涉及了G、F和其他多倍体基因组类

群(Zou et al., 2008)。 
为此, 我们以分别来自稻属全部6个二倍体基

因组的代表物种为对象 ,  以稻属近缘属假稻属

Leersia Sol. ex Sw.为外类群, 基于水稻全基因组序

列设计并扩增了遍布12条染色体的142个核基因片

段。通过对142个基因的直接合并分析, 不管是采用

最大似然法(ML)、最大简约法(MP)还是贝叶斯方法

(BI), 我们均得到了一棵有完全分辨、树形相同且所

有分支均得到显著统计支持的系统树(图3: B)。在该

树上, A和B基因组为姊妹群, G基因组为稻属的基

部类群。随后, 我们进一步用各种检测方法评估了

合并数据的系统误差, 结果发现, 合并数据的系统 
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图3  稻属各基因组之间的系统发育关系  A. 基于Adh1、Adh2和matK所得到的稻属基因组间进化关系示意图, 虚线显示异源多倍体的起源, 
实心圆代表异源多倍体的母本供体, 空心圆代表迄今还未发现(或已灭绝)的基因组类型(引自Ge et al., 1999)。B. 基于142个基因位点合并序

列用最大似然法(ML)建立的系统树, 最大简约法(MP)和贝叶斯方法(BI)也得到了相同的树形。大写字母A、B、C、E、F和G分别代表稻属中

所有的二倍体基因组类型, L代表外类群。各分支上的数字分别为ML、MP方法的自展检验支持率和BI方法的后验概率(引自Zou et al., 2008) 
Fig. 3.  The phylogenetic relationship of rice genomes.  A, Evolutionary relationships of the rice genomes inferred from Adh1, Adh2, and matK 
gene phylogenies. Dashed lines indicate origins of allotetraploids. Solid circles indicate the maternal parents of the tetraploids and open circles 
indicate the unidentified diploid genomes (from Ge et al., 1999). B, The maximum likelihood (ML) tree inferred from the concatenated sequences of 
142 genes. The same topology was obtained from maximum parsimony (MP) and Bayesian inference (BI). Capital letters A, B, C, E, F, and G 
represent all recognized diploid genome types of Oryza, and L represents the outgroup. Numbers above branches indicate bootstrap supports of ML 
and MP, and posterior probability of BI, respectively (from Zou et al., 2008).  
 

 
发育重建并未受到核苷酸成分差异、进化速率差异

以及特定碱基位点速率差异等系统误差的影响。因

此, 该系统树(Zou et al., 2008)应该反映了类群真实

的进化关系。 
在上述解决稻属主要谱系系统发育关系的过

程中, 一个有趣的现象是, 当我们对142个基因位

点分别进行独立建树时, 得到40多种分支式样相互

冲突的系统树, 这为深入探讨基因树冲突的原因提

供了很好的机会。通过一致性网络方法(consensus 
networks)(Huson & Bryant, 2006)对单基因树进行分

析后发现, 53%的基因支持(AB)C关系, 支持(AC)B
和(BC)A关系的基因分别占21%和26%; 同理, 支持

G为稻属基部类群的基因占45%, 支持F基因组为基

部类群的基因占30%, 而支持FG为单系共同构成稻

属基部类群的基因占25% (图4: A)。简言之, 绝大多

数的单基因树支持物种树。 
那么, 基因树冲突的原因是什么? Zou等(2008)

进行的一系列统计分析表明, 随机误差、系统误差

以及生物学因素中的基因水平转移、杂交/渐渗、基

因重复后的拷贝丢失等均无法解释上述基因树冲

突, 而谱系分选才是基因树冲突的主要原因。这一

解释得到了基因在染色体上分布式样的支持。如图

4B所示, 当我们将支持不同分支式样的基因标注在

染色体上时, 可以发现支持每种分支的基因随机分

布在12条染色体上(卡方检验, P=0.233–0.823), 即
单基因树的分支式样与其在染色体上的位置没有

明显相关性, 这是区别杂交/渗入和谱系分选的重

要标准之一。更为重要的是, 理论研究表明, 当连

续物种形成事件间隔很短(如辐射进化), 谱系分选

的后果将十分严重, 尤其是在祖先有效群体很大时

(Pamilo & Nei, 1988)。为此, 我们采用基于溯祖理

论(Coalescence theory)的方法, 根据ABC三个基因

组间物种形成的间隔及有效群体大小, 得出如果在

ABC基因组进化过程中发生谱系分选, 那么基因树 
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图4 基因树冲突及其特点  A. 饼图显示的是支持ABC基因组间3
种不同关系的基因百分比(上)和支持三种不同稻属基部类群基因的

百分比(下), R表示A、B、C和E基因组的集合。B. 支持各种分支的

142个基因(颜色对应于饼图)在水稻12条染色体上分布(引自Zou et 
al., 2008)。 
Fig. 4.  Genome-wide incongruence among gene trees and its 
characteristics.  A, Pie graphs indicate the proportions of gene trees 
that support alternative relationships between A, B, and C genomes 
(above) and the basal lineages in Oryza (below). R represents the rest 
of the genome types, including A-, B-, C-, and E-genomes. B, Illustra-
tion of the relative physical locations of the 142 sampled genes (in the 
corresponding colors) on the 12 rice chromosomes (from Zou et al., 
2008). 
 
反映物种树的概率将不大于0.62, 与我们实际得到

的结果0.53相吻合(Zou et al., 2008)。因此, 根据142
个基因的系统发育基因组研究, 我们认为在稻属的

进化过程中发生了两次物种快速分化事件, 由于谱

系分选作用造成在利用现有物种基因序列来重建

这些分化事件时基因树不能正确反映物种树, 呈现

出基因组水平的基因树冲突现象。 
类似稻属快速物种形成而导致系统发育树中

某些分支难以分辨或出现基因树冲突的情况在许

多动植物类群中也有报道(Takezaki et al., 2004; 
Rokas et al., 2005; Rokas & Carroll, 2006), 要解决这

类快速分化的物种进化关系往往需要大量的基因

位点或信息。例如, 对上述稻属142个基因数据的进

一步随机抽样分析表明(图5), 若用以95%概率获得

正确系统发育估计做衡量标准, 以基因为单位取样

时, 至少需要120个基因才能正确分辨A、B和C基因

组之间的关系; 而要正确分辨稻属基部类群, ML法
需要80个以上的基因, 而MP法需要120个以上的基

因。若以碱基位点为单位取样, 则两种方法用40 kb
就足以正确分辨A、B和C基因组之间的关系, 这相

当于抽取46个基因; 而要正确分辨稻属基部类群, 
ML法需要40 kb, MP法则需要80 kb(相当于92个基

因) (图5)。 

5  基因组时代的系统发育研究——机遇与

挑战 

面对日益突出的基因树冲突现象, 系统发育基

因组学的兴起给我们带来了难得的机会, 同时也给

系统发育重建研究提出了新的挑战。多基因系统发

育重建的大量实例以及我们对稻属系统发育基因

组学的研究, 提供了如下几点重要的启示。首先, 
系统树冲突本身提供了重要的生物学信息, 通过一

定的分析(包括增加基因片段、增加取样类群或采用

不同的分析方法等)可以揭示一些重要的生物学现

象和过程, 如杂交/渐渗和适应性辐射或快速物种

形成等等。需要强调的是, 尽管本文的重点在讨论

基因树(或分子证据)之间的冲突及其原因, 不可忽

视的是, 系统发育冲突可以发生在不同类型的证据 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
图5  对142个基因进行不同规模随机抽样分析所得到的正确分支

的比例  ML法和MP法结果分别用三角和方块表示, 基因组类型用

与图4相同的大写字母来表示。 
Fig. 5.  The proportions of correct clades based on resampling of 142 
gene sequences at various scales.  Results of ML and MP analyses are 
indicated by triangles and diamonds, respectively. Genome types are 
represented with the same capital letters as in Fig. 4. 
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之间, 如形态学证据和分子证据之间(de Queiroz et 
al., 1995; Futuyma, 1998; Wendel & Doyle, 1998), 
其发生原理和解决办法与对待基因树冲突并没有

原则上的不同。 
其次, 通过采用基因组水平的多基因序列数

据, 一些系统发育难题有可能迎刃而解。如在稻属

研究中(Zou et al., 2008), 系统发育基因组学的方法

克服了少数基因片段所存在的信息量不足以及谱

系分选对构建系统树所带来的“噪音”, 在存在广

泛基因树冲突的前提下获得了对物种树的正确估

计, 充分说明系统发育基因组学在解决类群进化关

系问题中的巨大潜力和广阔的应用前景, 而这一趋

势已被来自大量动物类群的研究所充分证实(Chen 
& Li, 2001; Philippe et al., 2005b; Rokas et al., 2005; 
Savard et al., 2006; Patterson et al., 2006; Pollard et 
al., 2006)。 

第三, 考虑到迄今已完成全基因组测序的数百

个物种仅仅是地球生物多样性中的沧海一粟, 系统

发育基因组学方法在短期内还不能广泛应用到大

量动植物类群中, 多基因系统发育研究方法仍然是

现实有效的手段, 因为通过少数基因片段的研究可

以分辨出系统发育树上大多数分支, 同时揭示出基

因树冲突之所在, 这些反映基因树冲突的分支本身

就是系统发育分析的重要结果。如前述稻属的研究

中, 早期3个基因片段所构建的系统发育框架以及

基因树冲突现象并没有因为142个基因的系统发育

基因组学研究而改变, 只是表现基因树冲突的两个

分支得以彻底解决。生物进化过程中的诸多因素等

都会影响系统发育基因组学方法解决系统发育关

系的能力, 比如对古老的快速分化事件而言, 由于

现存系统发育信息的缺乏以及高度非同源相似的

存在, 可能在现有技术条件下用再多的基因序列也

无法解决, 这时候, 基因组特征和基因组稀有变异

等在解决进化关系问题上可能更有价值(Delsuc et 
al., 2005; Rokas & Carroll, 2006; Whitfield & Lock-
hart, 2007)。 

第四, 在系统发育基因组学研究时, 选取基因

片段的数目及每个片段的长度也是值得认真考虑

的问题。前述稻属的系统发育基因组学研究表明, 
以碱基位点为单位的随机取样比以基因为单位的

随机取样更容易获得正确的系统树(图5), 这可能是

由于同一基因内的碱基位点连锁较强的缘故

(Cummings et al., 1995)。因此, 在运用系统发育基

因组学方法时, 在数据量一定的情况下, 随机选用

多个独立的短片段比选用少数的长片段可能更为

有效。 
最后, 应该引起重视的是, 生物类群的快速分

化发生在生物进化历史的各个时期和各种生物类

群中。从5亿多年前寒武纪大爆发中动物各大类群

的辐射进化(Rokas et al., 2005), 到白垩纪被子植物

的起源和分化(Soltis et al., 2004; Lockhart & Penny, 
2005), 再到近期果蝇及其近缘种 (Pollard et al., 
2006)以及人、黑猩猩与大猩猩的分化(Chen & Li, 
2001; Enard & Paabo, 2004; Patterson et al., 2006), 
物种快速分化事件几乎遍布生命之树的各个部分。

与类群快速分化相伴随的谱系分选过程使得物种

基因组处在一种系统发育信息相互矛盾的镶嵌状

态 (mosaics)(Enard & Paabo, 2004; Pollard et al., 
2006), 用不同的片段很可能得到不同的基因树。因

此, 在面对可能是由快速分化而形成的生物类群

时, 我们应该保持高度警惕, 不能轻易相信基于单

基因树所建立的系统发育关系, 不论这一基因树是

否完全分辨或者得到多高的统计支持。 
系统发育重建已经进入了基因组时代, 随着大

量的基因或基因组信息不断应用到系统发育重建

的研究中, 基因树的冲突可能会成为一种普遍现

象。尽管基因树冲突为系统发育重建带来了困难, 
但我们也应该意识到, 当排除随机误差和系统误差

的影响之后, 基因树之间冲突的存在为生物进化机

制研究提供了宝贵线索, 为我们进一步解读生命的

本质问题打开了一扇大门, 这或许比得到一棵物种

树更有意义。 
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