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摘  要 

生物进化研究长期关注物种起源、系统发育关系、演化历史及适应性性状形成机制。基因组学的发展使

研究者能够从全基因组水平解析物种分化和性状演化的分子基础。随着高通量测序、长读长测序、Hi-C
和光学图谱等技术不断成熟，大量动植物基因组被测序、组装和注释，为比较基因组学和进化基因组学

研究提供了重要数据支撑。通过基因组测序、组装、注释及同源基因家族分析，可揭示物种间基因组成、

结构变异、基因家族扩张与收缩等差异；基于全基因组数据构建系统发育关系，有助于提高物种演化关

系推断的可靠性；结合选择压力分析，还可筛选与环境适应和表型演化相关的候选基因。本文概述基因

组测序技术的发展、基因组组装与注释方法，并总结其在系统发育重建、同源基因家族分析和适应性进

化研究中的应用，以期为生物进化机制研究提供参考。 
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Abstract 
Research on biological evolution has long focused on species origins, phylogenetic relationships, 
evolutionary history, and the mechanisms underlying the formation of adaptive traits. The devel-
opment of genomics has enabled researchers to investigate the molecular basis of species diver-
gence and trait evolution at the whole-genome level. With the continuous advancement of high-
throughput sequencing, long-read sequencing, Hi-C, optical mapping, and other technologies, the 
genomes of numerous animals and plants have been sequenced, assembled, and annotated, provid-
ing important data support for comparative genomics and evolutionary genomics studies. Through 
genome sequencing, assembly, annotation, and homologous gene family analysis, differences 
among species in gene composition, structural variation, gene family expansion, and gene family 
contraction can be revealed. Phylogenetic reconstruction based on whole-genome data helps im-
prove the reliability of inferences regarding evolutionary relationships among species. In combina-
tion with selection pressure analysis, candidate genes associated with environmental adaptation 
and phenotypic evolution can also be identified. This paper reviews the development of genome 
sequencing technologies, genome assembly and annotation methods, and summarizes their appli-
cations in phylogenetic reconstruction, homologous gene family analysis, and adaptive evolution 
research, with the aim of providing a reference for studies on the mechanisms of biological evolu-
tion. 
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1. 引言 

生物进化是生命科学领域长期关注的重要问题，研究内容涵盖系统发育关系、物种演化历史、适应

性性状形成及其遗传机制等多个方面。基因组通常指生物体单倍体细胞中所含的全部遗传物质，包括染

色体 DNA 序列及其携带的遗传信息。遗传信息通过转录和翻译参与蛋白质合成，并进一步影响个体发

育、生理功能和表型特征。因此，解析基因组序列是理解生命活动和生物多样性形成机制的重要基础。

基因组学作为一门以全基因组序列为研究对象、并通过实验技术与生物信息学方法挖掘遗传信息的新兴

学科逐渐形成[1]。该领域通常以全基因组测序为基础，结合序列拼接、基因预测、功能注释和比较分析

等方法，解析基因结构、功能调控、遗传变异及其进化规律[2]。 
人类基因组计划开启(1990 年) [3]到人类基因组图谱发表(2001 年) [4]，基因组学研究进入快速发展

阶段。随后，大肠杆菌、线虫、果蝇和小鼠等模式物种[5]，以及大量非模式动植物的基因组相继完成测

序和组装，推动了医学领域[6]、动植物驯化[7] [8]、珍稀濒危物种保护[9]、进化历史[10]等研究方向。其

中，比较基因组学是基因组学的重要分支，主要通过比较不同物种或群体间的基因组结构、基因组成、

功能元件和序列变异，揭示基因功能、调控机制及物种演化规律[1]。该领域推动了基因组结构变异、进
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化历史重建、系统发育关系解析、基因家族演化和适应性进化等方向[11]。 
比较基因组学研究通常包括基因组数据获取、序列质量控制、基因组组装与注释、同源基因识别、

系统发育分析、基因家族演化分析和适应性进化分析等环节。其核心目标并非单纯获得基因组序列，而

是通过跨物种或跨群体的比较，识别与物种分化、表型演化和环境适应相关的遗传变异及其功能意义。 

2. 基因组获得的方法论框架 

2.1. 基因组测序与质量控制 

获得高质量基因组序列是比较基因组学研究的前提。目前常用的测序策略主要包括从头测序和全基

因组重测序。从头测序不依赖参考基因组，适用于新物种或缺乏参考基因组的类群；重测序则以已有参

考基因组为基础，主要用于不同个体、群体或品种之间的遗传变异分析。由于成本较低、效率较高，重

测序在群体基因组学和适应性进化研究中应用广泛。 
DNA 测序技术大致经历了三代发展。第一代测序技术以化学降解法[12]和双脱氧末段终止法(酶法或

Sanger 测序法)为代表[13]。例如，双脱氧末段终止法作为早期主流技术，在人类基因组计划[14]和噬菌体

基因组拼接[15]中发挥了重要作用。但该技术通量低、成本高，难以满足大规模基因组研究需求[16]。随

后，第二代高通量测序技术快速发展，代表平台包括 Roche 454、Illumina 和 ABI SOLiD 等[17]-[20]。二

代测序显著提高了测序通量，降低了测序成本，推动了大规模生物基因组研究[20]-[32]。例如，人类基因

组的提升[20]、大熊猫(Ailurpda melanleuca) [21]、狸藻(Utricularia gibba) [22]、野生稻(Oryza brachyantha) 
[23]、辣椒(Capsicum annuum) [24]等物种均借助二代测序技术完成了基因组测序和组装。然而，二代测序

读长较短，且部分平台需进行 PCR 扩增，可能影响基因组复杂重复区域和结构变异区域的准确组装[19]。
因此，三代高通量测序技术应运而生，其以单分子、高速度、长读长测序(高于二代测序 200 多倍)为主要

特点，且不需 PCR 过程[33]。代表平台包括 Helicos BioSciences 公司的 tSMSTM 平台[34]；Life Technologies
公司的 FRET 技术[35]；Pacific Biosciences 公司的 SMRT [36]；Oxford Nanopore Nechnologies 公司的纳米

孔单分子技术[37]。目前，长读长测序已广泛用于复杂基因组从头组装和旧版本基因组升级[38]-[43]，包

括最连续的人类基因组的更新[38]。除常规测序平台外，BioNano 光学图谱、10X Genomics linked-read 测

序和 Hi-C 技术也常用于辅助基因组组装[44]-[46]。这些技术与短读长、长读长测序结合，已成为构建高

质量参考基因组的重要策略。 

2.2. 基因组组装与质量评估 

基因组组装是将测序获得的短读长或长读长序列拼接为连续序列，并尽可能还原真实染色体结构的

过程，通常包括 contig 构建、scaffold 连接、序列纠错和染色体挂载等步骤[42]。组装算法和策略需要根

据测序数据类型、基因组大小、杂合度、重复序列比例和倍性等因素选择[47]-[52]。此外，整合短读长、

长读长、光学图谱和 Hi-C 数据的联合组装策略逐渐成为主流。例如，山羊基因组研究整合单细胞实时、

Illumina、BioNano 和 Hi-C 测序数据，获得染色体水平基因组重复片段更长，更完整[42]。 
组装质量评估通常从连续性、完整性和准确性三个方面进行。一般而言，N50 值越大，组装连续性

越好[53]。但 N50 不能完全代表组装质量，还需结合测序读段回比对率、覆盖深度、转录组比对率等指

标综合判断[53]。此外，BUSCO [54]和 CEGMA [55]等工具可通过检测保守单拷贝直系同源基因或核心真

核基因完整性，评估基因组的完整程度。 

2.3. 基因组注释 

基因组注释主要包括重复序列注释、非编码 RNA 注释、蛋白编码基因预测和功能注释等[56]。 
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真核生物基因组中含有大量重复序列，主要包括串联重复序列和散在重复序列[57]，其不仅影响基因

组大小和结构，也可参与基因调控、基因复制和基因组重排，在物种演化中具有重要作用[58]。重复序列

注释通常结合从头预测和同源预测[59] [60]。非编码 RNA 通常也占基因组极小比例，通过 tRNAscan-SE
等软件实现预测[61]-[64]。蛋白编码基因注释通常结合从头预测、同源预测和转录组证据进行，以提高基

因结构预测的准确性[65]-[67]。功能注释则依赖 KEGG、GO、InterPro 等数据库，用于推断基因可能参与

的代谢通路、生物过程和蛋白结构域[68]-[70]。通过多数据库联合注释，可较为全面地揭示基因的潜在功

能及其生物学意义。 

3. 比较基因组学下游分析及在生物进化中的应用 

3.1. 同源基因家族演化与性状分化 

同源基因家族分析是揭示物种性状分化和功能创新的重要方法。祖先基因可能因复制、分化和物种

分化事件形成多个具有相似序列或相关功能的基因，共同构成同源基因家族[71]。直系同源基因主要由物

种分化产生，通常保留相似结构和功能；旁系同源基因则多由基因复制形成，经过长期演化后可能出现

功能分化、新功能获得或功能丧失[72]。 
基因家族扩张和收缩能够反映不同谱系在演化过程中功能需求的变化。扩张基因家族往往提示某类

功能在特定谱系中得到强化；收缩基因家族则可能反映功能简化或生态适应过程中的基因丢失[73]。例如，

牦牛基因组中与感觉感知、能量代谢和低氧应激相关的基因家族存在扩张或功能富集，这可能与其长期

适应青藏高原低氧、寒冷和强紫外环境有关[28]。该研究并非仅获得牦牛参考基因组，而是通过与低海拔

近缘家牛比较，识别高原环境压力下基因家族组成和功能模块的变化，从而揭示大型哺乳动物高海拔适

应的基因组基础。而在植物的研究中，抗病相关基因家族是比较基因组学研究的经典对象。比较基因组

研究表明，NBS-LRR 基因常以簇状形式分布于基因组中，并通过串联复制、片段复制、重组和基因转换

等机制快速演化[74]。 
诸如此类动植物研究研究均表明，性状分化和生态适应常常并非由单个基因变化决定，而是由基因

复制、基因丢失、表达调控、水平基因转移和功能分化共同塑造。未来研究需要从“基因家族成员数比

较”进一步转向“基因家族功能演化机制解析”，结合转录组、蛋白结构、代谢通路和实验验证，判断扩

张或收缩基因家族是否真正参与适应性表型形成。 

3.2. 系统发育关系重建与物种演化历史解析 

系统发育关系重建是比较基因组学在生物进化研究中的核心内容之一。早期分子系统学常利用线粒

体基因片段、核基因片段或线粒体基因组等分子标记推断物种间亲缘关系，但单个或少数分子标记所包

含的信息量有限，且容易受到谱系不完全分选、基因渗入等因素影响，不同标记所得系统发育关系有时

存在差异甚至冲突[75]。随着全基因组数据的快速积累，系统发育基因组学通过整合大量单拷贝直系同源

基因、全基因组序列特征和稀有基因组变化，为复杂类群系统发育关系解析提供了更高分辨率的数据基

础[76]-[78]。 
基因组尺度的系统发育分析主要可分为基于序列的方法和基于非序列特征的方法[77]。基于序列的

方法通常以多个物种共有的单拷贝直系同源基因为基础。串联法将所有直系同源基因序列比对后连接成

超级矩阵，再利用最大似然法、贝叶斯法等方法构建系统发育树。并联法则先分别基于每个基因构建基

因树，再通过整合多个基因树估计物种树[77]。在基于非序列的分析方法中，利用全基因组特征或稀有基

因组变化构建系统发育关系。全基因组特征包括基因组成、基因顺序、低聚核苷酸频率和基因组结构特

征等[77]；稀有基因组变化则包括插入缺失、内含子得失、逆转座子插入、基因融合和基因分裂等[78]。
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综合多种基因组信息，有助于提高系统发育关系推断的稳定性和可信度。 
比较基因组学在系统发育重建中的价值不仅在于获得更稳定的物种树，还在于揭示系统发育冲突背

后的演化过程。例如，地山雀长期因形态特征被认为与地鸦关系亲缘较近，但 Qu 等[26]通过地山雀基因

组测序并结合近缘鸟类重测序数据发现，地山雀实际上应归入山雀科。这一案例说明，基因组尺度数据

能够纠正仅依赖形态分类可能产生的误判。植物类群中，比较基因组学同样显著提升了系统发育和物种

演化历史解析能力。以水稻属为例，Chen 等[23]通过野生稻基因组分析揭示了水稻属基因组演化过程中

的染色体结构变化和转座元件动态，为理解栽培稻与野生近缘种之间的演化关系提供了重要依据。类似

地，在辣椒基因组研究中，Kim 等[24]通过比较不同茄科植物基因组，分析了辣椒属特异性演化和辣味形

成相关基因的演化，为理解作物特殊性状起源提供了系统发育背景。 
总之，系统发育基因组学的核心进展已从单纯回答“物种之间谁与谁亲缘关系更近”，转向解释“不

同基因组区域为何支持不同演化历史”。因此，未来系统发育基因组学研究需要结合物种树、基因树、

群体基因组和生态证据，以更全面地揭示物种形成和演化历史。 

3.3. 适应性进化与环境响应机制 

适应性进化研究关注自然选择如何塑造基因组变异，并最终影响物种表型、生态位和分布格局[79]。
比较基因组学为适应性进化研究提供了全基因组尺度的分析框架。通过比较不同物种间基因组差异，可

以识别正选择基因、选择扫荡区域、趋同演化位点和与环境因子显著相关的遗传变异，从而推断环境压

力与基因组演化之间的关系[79]-[81]。 
在蛋白编码基因中，自然选择压力常通过非同义替换率与同义替换率的比值 ω 进行衡量[80]，非同

义替换可能改变氨基酸序列并影响蛋白功能，而同义替换通常不改变氨基酸序列。当 ω < 1 时，基因通常

受到纯化选择，说明多数非同义突变不利于功能维持；当 ω = 1 时，基因可能接近中性演化；当 ω > 1 时，

提示非同义替换积累速度高于同义替换，该基因可能受到正选择作用[81]。PAML 和 HyPhy 等软件常用

于基于系统发育框架的选择压力分析[82]。 
通过全基因组范围所鉴定的正选择基因，往往与物种适应新环境、形成特殊表型或增强特定生理功

能有关。动物高海拔适应是适应性进化研究中的代表性案例。Qiu 等[28]发现牦牛中与低氧响应和能量代

谢相关的基因或蛋白结构域存在选择信号和功能富集，提示能量代谢重塑可能是大型高原哺乳动物适应

低氧环境的重要机制。Qu 等[26]对地山雀基因组的研究则发现，高海拔鸟类适应不仅涉及低氧响应，也

可能与形态变化、能量代谢和生态行为转变相关。而在人类中，秘鲁安第斯高原人群 PDE1B、PPP1R1A
和 RASGEF1B 的基因组区域受到近期正选择，并与血红蛋白浓度相关，提示这些基因可能参与高海拔低

氧适应[83]。综合这些研究可以看出，不同类群虽然面临相似低氧压力，但其适应性变异并不完全相同。

这提示高海拔适应可能存在多条遗传路径，既包括共同的低氧响应机制，也包括群体特异性的生理调节

方式。 
植物适应性进化研究则更多关注驯化、逆境胁迫等。棉花基因组研究显示，棉花驯化和改良过程中

受到选择的区域不仅与纤维长度、强度和产量相关，也涉及胁迫响应、细胞壁生物合成和激素信号调控

等功能[84]。微生物适应性进化常更突出地表现为基因获得、基因丢失、同源重组和可变基因组组成变化。

以大肠杆菌为例，比较基因组分析发现，该物种具有庞大的泛基因组和相对较小的核心基因组，并可重

建大量基因获得与丢失事件；部分谱系中的代谢多样化具有重要适应意义，而基因组流动主要集中在染

色体中少数保守位置，说明大肠杆菌适应性演化与有组织的可变基因组动态密切相关[85]。这与动植物相

较于动植物中常通过蛋白编码基因正选择来解释适应性演化的模式存在一定差异，说明比较基因组学在

不同生物类群中需要采用不同解释框架。 

https://doi.org/10.12677/bp.2026.163013


徐玉林 等 
 

 

DOI: 10.12677/bp.2026.163013 115 生物过程 
 

综上，适应性进化研究正在从寻找“单个候选基因”转向解析“多基因、多通路和多层次调控网络”。

未来，适应性进化研究应进一步结合基因组、转录组、表观基因组、蛋白质组、代谢组和功能实验，从候

选基因筛选走向因果机制验证。 

4. 总结与展望 

基因组学的发展推动了生物进化研究从单基因或少数分子标记层面转向全基因组层面。通过测序、

组装、注释和比较分析，研究者能够更加系统地解析物种间基因组差异、基因家族演化、系统发育关系

和适应性进化机制。未来，随基因组学研究将进一步向高连续性、高准确性和多层次整合方向发展。泛

基因组和图基因组研究将突破单一参考基因组的限制，更全面地展示物种内部遗传多样性和结构变异；

单细胞组学、表观基因组学、转录组学、蛋白质组学和代谢组学等多组学整合，将有助于从基因结构、

表达调控和功能实现等多个层面解析复杂性状演化机制。同时，基因组学在濒危物种保护、资源生物开

发、生态适应研究和生物多样性保护中的作用也将更加突出。总体而言，基因组学不仅为进化生物学提

供了强有力的数据和方法支撑，也将继续促进生命科学对物种起源、适应和多样化机制的深入理解。 
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