
Filogenesi e alberi filogenetici 

Darwin, 1837 

"The affinities of all the beings of the same class have sometimes been represented 

by a great tree. I believe this simile largely speaks the truth... As buds give rise by 

growth to fresh buds, and these, if vigorous, branch out and overtop on all sides many 

a feebler branch, so by generation I believe it has been with the great Tree of Life, 

which fills with its dead and broken branches the crust of the earth, and covers the 

surface with its ever branching and beautiful ramifications."  (from “The Origin”) 



Definizione di filogenesi 

 La filogenesi è lo studio delle relazioni evolutive tra 

entità biologiche (non solo specie) che condividono 

antenati comuni 

 

 La sua rappresentazione grafica è l’albero filogenetico 

 

 L’albero filogenetico contiene i tempi e gli schemi 

temporali dei processi di divergenza.  



Un albero filogenetico  (non di Darwin!) che ancora risente della Scala Naturae 

Ernst Haeckel (1834-1919) 



Logica alla base di un albero filogenetico 

• Tutti gli organismi hanno un 

unico antenato comune nel 

passato 

 

• Ogni coppia di organismi ha un 

antenato comune nel passato 

 

• Eventi di speciazione si 

susseguono nel tempo creando 

nuove specie 

Antenato 

Discendente 1 Discendente 2 



Ognuno di questi alberi è corretto 

Antenato Antenato

Antenato

Ma qual’è la differenza? 



Estinta 

Vivente 1 Vivente 2 

Le distanze tra ogni coppia di specie vivente è stimabile 

- Anche tra specie estinte, quando posso 

- Con quali dati? 



Antenato 

Discendente 1 Discendente 2 

La distanza dipende dalla somma dei cambiamenti lungo le 2 linee 



• Due linee evolutive si assomigliano di più tra di loro rispetto ad una terza linea 

evolutiva se condividono PRIMA (in tempi più recenti) un antenato comune 

Un altro passaggio logico 

• Le ipotesi filogenetiche sono ipotesi che riguardano gli antenati comuni   



Gli eventi di divergenza fanno parte di un unica storia (che non è solo nostra)  

5 MYA 

120 MYA 

1,500 MYA 



Alberi con e senza radice 
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La figura in basso rappresenta un albero senza radice 



Alberi con e senza radice 

Per ogni albero senza radice, ci sono 2s-3 alberi con radice, dove s è il numero di 

unità tassonomiche. 2s-3 corrisponde ovviamente al numero di rami. Si 

considerano solo alberi dicotomici. 



Alberi con e senza radice 

Il numero di possibili alberi è molto alto. Quelli con radice sono di più, quindi il 

processo inferenziale è più semplice se ci si accontenta di un albero senza radice 
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Gli alberi con radice identificano direzioni di cambiamento 

Se R1 è corretta Se R2 è corretta 

A+B+C non sono un gruppo monofiletico A+B+C sono un gruppo monofiletico 



• Metodo dell’Outgroup: utilizzo un gruppo “esterno” alla filogenesi che sto 

analizzando 

- Assumo che l’outgroup si sia separato prima di tutti gli altri (devo fare 

un’ipotesi filogenetica esterna al gruppo che mi interessa)  

- La divergenza dell’outgroup non deve essere né troppo piccola né 

troppo grande 

• Metodo del Mid-point: a metà del ramo più lungo che unisce due OTU 

 - Assume tassi di evoluzione approssimativamente costanti 

 - Se l’assunzione non è verificata, commette errori 

 

Rooting: trovare la radice di un albero filogenetico 



Classificazione e alberi: alcune definizioni per i taxa 



Classificazione e alberi: alcune definizioni per i taxa 

Un classico esempio di parafilia 



La “vera” somiglianza per costruire alberi: l’omologia 

gatto aquila colombo

ali

gatto aquila colombo

ali

Lizard 

Frog 

Human 

Dog 

Peli 

• Un carattere che si è evoluto una volta e non ha subito reversioni ha un valore filogenetico 

• La somiglianza in due linee filogenetiche per un carattere di questo tipo è detta omologia 

• In altre parole, un carattere di questo tipo è simile (o presente) in due specie perchè era così nel 

loro antenato comune 

• Le ali sono un carattere omologo in aquila e colombo percè l’antenato comune era alato. Stesso 

ragionamento per i peli in cane e uomo 

 



Omologia 

L’omologia nella struttura dell’arto anteriore dei vertebrati: questa struttura era presente 

nell’antenato comune. Caratteristiche tipiche dell’omologia: stessa struttura fondamentale, stesse 

relazioni con caratteri circostanti, forti somiglianze nello sviluppo embriologico 



La somiglianza per convergenza può creare problemi: l’analogia 

aquila pipistrello gatto

wings

aquila pipistrello gatto

wings

aquila pipistrello gatto

wingswings

• Un carattere è simile (o presente) in due linee filogenetiche a causa di due eventi evolutivi 

indipendenti 

• Questa somiglianza, non dovuta alla presenza del carattere nell’antenato comune delle due 

linee, è detta omoplasia o analogia 

• Le ali nell’aquila e nel pipistrello sono un’omoplasia, perchè non erano presenti nell’antenato 

comune (un rettile tetrapode) non alato 

• L’omoplasia non è sempre facile da riconoscere, e può produrre false filogenesi 



Human 

Frog 

Lizard 

Dog 

TAIL 

absent 

present 

False filogenesi considerando omoploasie 



I diversi tipi di omoplasia 

Convergenza nella morfologia: in genere, 

funzioni simili con strutture diverse 

 

Convergenza in sequenze proteiche: in 

genere, a funzioni simili corrispondono 

sequenze molto diverse 

 

Evoluzione parallela della 

morfologia: in genere, a funzioni  

simili corrispondono anche 

strutture simili 

 

Evoluzione parallela in sequenze 

proteiche: in genere, a funzioni 

simili corrispondono anche 

sequenze simili 



Reversione 

Vera filogenesi Errata ricostruzione  

10 1 2 3 4 5 6 7 8 9 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 

Assenza di ali in tisanuri e pulci 

Esempio di errata ricostruzione filogenetica in presenza di reversione 



 

• Se c’e’ omologia, la somiglianza fenotipica tende ad essere più profonda: 

nella struttura, nella posizione, nel modello di sviluppo embrionale.  

 
• Darwin stesso però riconosce l’importanza del concetto di congruenza: la 

presenza di molti altri caratteri che suggeriscono se un una somiglianza è 

una omologia è la miglior prova. Fondamentale (e implicito) il concetto di 

congruenza nelle ricostruzioni basate su sequenze di DNA. 

Distinguere se possibile omologie da omoplasie, altrimenti congruenza 

“The importance, for classification, of trifling characters, mainly depends on their being correlated with several other 

characters of more or less importance.  The value indeed of an aggregate of characters is very evident ........ a 

classification founded on any single character, however important that may be, has always failed.” 

 

Charles Darwin, The Origin of Species 



I due alberi sono diversi, ma esiste solo un albero “vero” ==> i due caratteri sono 

incongruenti, almeno uno deve essere omoplasico 

Lizard 

Frog 

Human 

Dog 
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Frog 

Lizard 

Dog 

TAIL 
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present 

Le omoplasie producono incongruenze 



Viene preferito l’albero supportato da molti caratteri conguenti 

Lizard 

Frog 

Human 

Dog 

MAMMALIA 

Hair 

Single bone in lower jaw 

Lactation 

Congruenza e alberi preferiti 



• Descrizione dei caratteri non ambigua 

 

• Somiglianza dovuta a effetti ambientali non genetici non interferisce  

 

• Evoluzione convergente implica spesso fenotipi simili ma genotipi differenti 

 

• Posso analizzare tanti caratteri ==> tanta variabilità e maggiore possibilità che i siti 

congruenti prevalgano su quelli incongruenti 

 

• Maggiore facilità di stimare tempi di divergenza (cioè la lunghezza dei rami) 

 

• Modelli statistici rigorosi 

 

• Posso analizzare DNA non codificante 

 

• Tutti gli individui hanno DNA! 

 

 

Ricostruzioni filogenetiche basate sul DNA: vantaggi 



• Omoplasia può essere frequente 

• Pochi stati del carattere (A,C,T,G) 

• Tasso di mutazione può essere elevato 

 

• Mutazioni ricorrenti modificano la relazione tra distanza genetica e distanza temporale 

 

• Duplicazioni e trasferimento orizzontale di geni possono essere identificati, ma 

possono creare problemi nella ricostruzione filogenetica 

 

• Omologia e omoplasia non possono essere distinte attraverso una analisi dettagliata 

come per caratteri fenotipici   

 

• I modelli di evoluzione del DNA possono essere molto complessi (ma almeno sono 

espliciti!) 

 

• Alberi di geni e alberi di specie possono essere diversi 

 

 

Ricostruzioni filogenetiche basate sul DNA: svantaggi 



1. Metodi basati sulla stima di distanze 

  

 

2. Metodi basati sulla parsimonia 

  

 

3. Metodi basati sulla verosimiglianza 

Accenni a tre tipologie di metodi per ricostruire filogenesi  

- Nelle metodologie di tipo 2 e 3 bisogna valutare tante topologie (teoricamente tutte) 

- Ci sono poi i metodi bayesiani! 



Metodi basati sulle distanze 

• Veloce: va bene per analizzare grandi data sets 

 

• Basta avere matrici di distanze (per alcuni dati (DNA 

hybridization, fingerprinting pattern, reazioni ad anticorpi, etc) 

sono gli unici dati disponibili 

• Netta perdita di informazione: dalle distanze non si torna indietro 

alle sequenze! 

 

• Problemi con misure di distanza non lineari con il tempo 

 

Vantaggi 

Svantaggi 



Omoplasie a livello molecolare 



- Anche assumendo che l’accumulo di mutazioni sia  proporzionale al tempo che passa, non 

posso osservare direttamente questo numero ma il numero di differenze tra sequenze 

- Il numero di differenze, a causa delle mutazioni ricorrenti (mutazioni che si verificano più volte 

allo stesso sito nucleotidico) è spesso inferiore al numero di mutazioni (casi b,c,d,e ed f) 

- Servono correzioni alle misure di distanza 

- In alcuni casi, l’eccessivo numero di mutazioni satura l’informazione 

Mutazioni ricorrenti, sottostima della distanza e saturazione 



Mutazioni ricorrenti, sottostima della distanza e saturazione 

All’aumentare della distanza temporale, il numero di differenze non può accumularsi in maniera 

lineare. Più passa il tempo, maggiore è la frazione di mutazioni che avvengono a siti già mutati e 

quindi non aumentano (e a volte diminuiscono) la distanza.  



Esempio 

 

- Se sequenzio 500bp, e A e B differiscono di 

50bp, D=0.1, quindi ut = numero di mutazioni 

effettive per sito = tasso di mutazione per 

generazione x tempo di divergenza in 

generazioni = 0.1073, ossia mi aspetto che 

siano avvenute 0.1073*500 = 53.66 

mutazioni in quella sequenza .  

- Se D = 0.5, ut = 0.82   

Mutazioni ricorrenti: servono distanze corrette 

- E’ necessario un modello per convertire 

distanze molecolari in numero di mutazioni 

 

- Il più semplice è il modello di Jukes e 

Cantor 

Per tempi molto grandi, si raggiunge la 

saturazione: troppe mutazioni, le differenze 

sono casuali e pari a 0.75 per sito (perchè)? 



Mutazioni ricorrenti: scegliere bene i geni da studiare 

A volte la buona scelta dei marcatori a 

seconda della scala temporale che si sta 

considerando rende le correzioni per 

mutazioni ricorrenti non indispensabili 



Trovare l’albero a partire dalla matrice delle distanze 

• Funziona al meglio per alberi ultrametrici (tassi deterministicamente 

costanti) 

 

• Posiziona automaticamente la radice 

 

• Vediamo un esempio 

 

UPGMA (Unweight Pair Group Method with Arithmetic mean) 

Albero vero (ignoto) da ricostrure 

A B C D E

B 2

C 4 4

D 6 6 6

E 6 6 6 4

F 8 8 8 8 8

Dati: matrice di distanze a coppie 



dist(A,B),C = (distAC + distBC) / 2 = 4  

dist(A,B),D = (distAD + distBD) / 2 = 6  

dist(A,B),E = (distAE + distBE) / 2 = 6  

dist(A,B),F = (distAF + distBF) / 2 = 8  

UPGMA all’opera 

• Unisco taxa con distanza minore, stimo le distanze dal nodo, e calcolo le 

distanze delle specie rimanenti dal gruppo appena fromato, e modifico la matrice 

• Procedo iterativamente nello stesso modo  

A,B C D E

C 4

D 6 6

E 6 6 4

F 8 8 8 8



UPGMA all’opera 

A,B C D,E

C 4

D,E 6 6

F 8 8 8

AB,C D,E

D,E 6

F 8 8

ABC,DE

F 8



UPGMA all’opera 



Gli errori di UPGMA con tassi non costanti 



Considera la divergenza media di ciascun 

gruppo da tutti gli altri 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

In successione, si cerca l’albero con la 

minor lunghezza 

 

 

Un’alternativa: Neighbor-Joining 



ALBERO VERO 

DAB = 5 - 7.5 - 10.5 = -13 

DAC = 4 - 7.5 - 8 =-11.5 

DBC = 7 - 10.5 – 8 = -11.5 

Neighbor-Joining 

mA = (5+4+7+6+8)/4=7.5 

mB = (5+7+10+9+11)/4=10.5 

mC = (4+7+7+6+8)/4=8 

Un’ alternativa: Neighbor-Joining 



• L’albero migliore è quello con il minor numero di cambiamenti (eventi 

evolutivi,mutazioni, …), quello cioè più parsimonioso 

 

• Ci possono essere molte topologie che implicano lo stesso numero di 

cambiamenti. Sono tutte ugualmente valide. 

 

• Poche assunzioni sul modello di evoluzione molecolare, trovo l’albero con il 

minor numero di omoplasie 

 

• Importante il concetto di siti informativi 

 

Metodo della massima parsimonia 



Quali sono le basi logiche di questo criterio? Ovvero, perché l’albero con meno cambiamenti 

dovrebbe essere quello corretto? 

 

• Principio filosofico e teologico dei 13esimo secolo (William of Ockham): tra diverse 

spiegazioni, la più semplice è da preferire. Inutile ricorrere a molte assunzioni se posso 

spiegare qualcosa con poche. 

 

• Dio ha creato tutto, e Dio non avrebbe creato nulla di complesso se poteva fare la stessa 

cosa in maniera semplice 

 

• La selezione naturale favorisce gli adattamenti rapidi, ossia in un numero minore di passi 

 

•  Statisticamente, i cambiamenti evolutivi sono rari, quindi è improbabile che avvengano 

molte volte. 

 

Metodo della massima parsimonia 



Metodi basati sulla parsimonia 

• Metodo molto semplice. Le operazioni sono chiare 

 

• Fornisce insieme l’albero e le ipotesi di evoluzione dei caratteri 

 

• Sembra che funzioni abbastanza bene se l’omoplasia è rara o comunque se è 

distribuita casualmente suii diversi rami 

Vantaggi 

Svantaggi 

• Se l’omoplasia è frequente e  non distribuita in maniera omogenea nell’albero 

produce false filogenesi 

 

• Sottostima la lunghezza dei rami 

 

• Modello di evoluzione è implicito, difficile studiare l’esatto funzionamento in 

diverse condizioni  

 

• Fa affidamento al semplice assunto che le cose più parsimoniose sono quelle 

che probabilmente sono avvenute 



• Solo i siti informativi vengono utilizzati 

• Sono quei siti che discriminano ipotesi 

topologiche 

Metodi basati sulla parsimonia 



Parsimonia e DNA 

L’albero 1 è più parsimonioso, ma tutti e due richiedono “extra steps” (omoplasia) 



• Ripeto il calcolo per ogni sito 

informativo e poi faccio la somma 

per trovare il numero di  sostituzioni 

compatibili con una certa topologia.  

 

• Devo analizzare tutte le topologie 

(o molte di loro)  

Parsimonia: l’algoritmo da applicare ad ogni topologia 



• Uno o più alberi maggiormente parsimoniosi 

 

• Direttamente le ipotesi (dove e quando) riguardo i cambiamenti ad ogni carattere 

 

• Direttamente la lunghezza dei rami (in numero di cambiamenti) 

 

• Se si vuole, si possono indagare alberi subottimali (con più cambiamenti rispetto 

a quello più parsimonioso) 

Parsimonia: cosa si ottiene 



• Le soluzioni esatte (ricerca esaustiva) non sono possibili con tanti taxa 

 

• Devo per forza ricorrere a soluzioni euristiche: si esplora solo una parte della 

spazio  

 

• Vediamo un esempio 

E’ necessario analizzare tutte le topologie? 



Per esempio, con il metodo di sequential addition. Inizio da una tripletta casuale. 

 

A 

B C 

B1 

A 

B D 

C 

A 

B C 

D 

B3 

A 

A 

B 

D C 

B2 

1 

3 2 

Scelgo l’albero (B1, B2, o B3) migliore 

 

Seleziono un “buon” albero di partenza 



B1 

A 

B D 

C 

A 

B E 

D 

C 
C1.1 

A 

B D 

E 

C C1.3 

A 

B D 

C 

E C1.2 

A 

B 

C C1.4 

E D 

A 

B C 

C1.5 

E D 

Procedo iterativamente 

Scelgo il C1 migliore, e vado avanti fino all’albero di 

partenza (che dipenderà dall’ordine di addizione di taxa!) 

Seleziono un “buon” albero di partenza 



A 

B 

C D 
E 

F 

G 

C D 
E 

F 

G 

C 

D 

G 

B 

A 

E F 

Dall’albero di partenza inizio una serie di riarrangiamenti 

Spesso si procede con strategie intermedie, ossia riarrangiamenti anche 

prima di giungere all’albero di partenza 



 GLOBAL  
MINIMUM 

   Local 

 Minimum 

 Local 

 Minima 

Tree 

 Length 

SUCCESS FAILURE FAILURE 

Branch Swapping 
Branch Swapping 

   Branch 

  Swapping 

Lo spazio degli alberi è popolato da minimi locali! 

E’ necessario verificare la topologia finale 

esplorando lo spazio a partire da più punti 



Come riassumere tanti alberi ugualmente parsimoniosi? 

Il consenso stretto tra due alberi ugualmente parsimoniosi 

A B C D E F G A B C E D F G 

A B C D E F G 



Il consenso con majority rule tra tre alberi ugualmente parsimoniosi 

Come riassumere tanti alberi ugualmente parsimoniosi? 

A B C D E F G A B C E D F G A B C E F D G 

A B C E D F G 

100 

66 

66 

66 

66 

I numeri sull’albero indicano la frequenza dei clade negli alberi ugualmente parsimoniosi 



•  Il modello di evoluzione deve essere esplicito (per esempio,  rapporto tra 

trasversioni e transizioni, distribuzione dei tassi di mutazione lungo la 

sequenza, ecc.) 

 

• Si basano sul concetto statistico di verosimiglianza (il cui massimo diventa 

il criterio per questi metodi) 

 

 

Metodi di massima verosimiglianza 



L’ipotesi che possiede la maggiore L, ossia il maggior valore di verosimiglianza, è 

quella da preferire.  

Verosimiglianza di un ipotesi = L (Likelihood) = Probabilità di osservare i dati D se è vera l’ipotesi H 

   

L (H|D) =Prob(D|H) = P(D|H) 

[ Il modello specifica la funzione P(D|H) ] 

Concetti di verosimiglianza 



Supponiamo di lanciare una moneta e ottenere testa. La probabilità di osservare i dati (la moneta 

caduta con il lato testa verso l’alto) varia con le ipotesi che posso fare sulla moneta stessa. 

 

 

Se la moneta ha una testa e una croce, ed è equilibrata 

P(D|H1) =0.5 

Se la moneta ha due teste 

P(D|H2) =1 

DIVERSE IPOTESI POSSONO DETERMINARE GRANDI VARIAZIONI  

SULLA PROBABILITA’ DI OSSERVARE I DATI  

Concetti di verosimiglianza 



D = sequenze 

 

H = topologia e lunghezza dei rami 

 

Modello = modello evolutivo di sostituzione 

 

 

Devo trovare la topologia (con lunghezza dei rami) che massimizza la probabilità di 

generare le sequenze che osservo, 

 

cioè l’albero con la massima verosimiglianza (likelihood) 

La verosimiglianza applicata a RC 

Attenzione a non confondere likelihood con probabilità. La likelihood di un albero non è la 

probabilità che un albero sia quello vero [P(H|D)], ma la probabilità che quell’albero abbia 

originato i dati che osserviamo [P(D|H) = L(H|D)]. 

 

• Le probabilità sommano sempre a 1, non le likelihood   

 

• Il calcolo delle P(H|D) si fanno con metodi bayesiani, non di massima verosimiglianza 



A 

A 

C 

X 
t1 

t2 

t3 

                              

se X = A  P(A|A,t1)*P(A|A,t2)*P(C|A,t3) 

se X = C  P(A|C,t1)*P(A|C,t2)*P(C|C,t3) 

se X = T  P(A|T,t1)*P(A|T,t2)*P(C|T,t3) 

se X = G  P(A|G,t1)*P(A|G,t2)*P(C|G,t3)                          

 

 
XTutti

TXCAAP |,,,P(D|H) = P(D|T) = 

Per i vari t (lunghezza dei rami) si parte di solito da valori plausibili per poi modificarli. 

Gradualmente, ottenendo per ogni topologia i valori dei vari t che massimizzano la verosimiglianza 

La verosimiglianza applicata a RC 



P(D|T) = 

).....2,|(),|(),|()(

)|,,,,,,,,(

16 tyCPtyAPtxyPxP

TwzyxGCCCAP

x y z w

x y z w



 

La verosimiglianza applicata a RC 



Vantaggi 

Svantaggi 

I metodi di massima verosimiglianza 

• Utilizzano tutti i dati (non solo i siti informativi!) 

 

• Permettono di testare statisticamente diverse ipotesi  

 

• Sono spesso  superiori a gli altri metodi (se il modello evolutivo non è troppo 

diverso dalla realtà) 

 

• Permettono di confrontare diversi modelli evolutivi sulla base di un albero prefissato 

(problemi di circolarità??) 

 

 

• Problemi se il modello è scorretto 

 

• Lenti 



Il bootstap per testare la robustezza di un albero (o parte di esso) 

• Tecnica di randomizzazione: la confidenza si calcola ricampionando i dati disponibili 

 

• I caratteri (colonne in un allineamento di seqeunze) sono estratte con rimpiazzo per 

generare molti (almeno 1000 ) pseudo data set 

 

• Ogni pseudo data set viene analizzato per ricostruire una filogenesi (con uno dei 

metodi visti) 

 

• L’albero che sintetizza i (per esempio 1000) data set viene costruito di solito con il 

metodo del majority rule consensus 

 

• La frequenza con cui i diversi gruppi si ritrovano nell’albero di consenso così 

costruito (le bootstrap proportions) sono una misura del supporto statistico per quel 

gruppo  

 

 

 



Il bootstap per testare la robustezza di un albero (o parte di esso) 



Il bootstap per testare gruppi e cospeciazione 



Interpretare i valori di bootstrap 

• Non semplice interpretare il valore di boostrap 

 

• Si può dire che valori superiori all’80% indicano un supporto molto forte 

 

• Anche valori superiori al 50% indicano comunque che un gruppo è presente 

frequentemente negli pseudo data set (altre combinazioni hanno valori sicuramente 

molto più bassi) 

 

• Un supporto basso non indica che il clade è sbagliato, ma solo che il supporto 

statistico è basso 

 

 



• I metodi devono essere confrontati sulla base di  

• Dati veri dei quali si conosce l’albero esatto (ma solo le topologie ovvie sono 

note, e per queste tutti i metodi funzionano bene) 

• Dati simulati (si conosce ovviamente l’albero vero, ma bisogna fare 

moltissime simulazioni e le analisi con alcuni metodi sono molto lente) 

 

• In generale, NJ e MP sono simili, o meglio ognuno leggermente meglio dell’altro in 

situazioni diverse. ML tende ad essere quello che ritrova più frequentemente, nelle 

condizioni considerate da questi studi, la vera filogenesi. 

 

• Spesso si utilizzano tutti i metodi e si considera “robusto” un raggruppamento 

quando viene identificato da tutti i metodi 

 

Quale metodo conviene utilizzare? 



Se ho una filogenesi di specie, posso studiare altri caratteri 

PCM =  Phylogenetic Character Mapping 



Esempio: evoluzione eusocialità in gamberetti  

Eusocialità in questi gamberetti si è 

evoluta 3 volte, favorita dalla 

competizione 



Contrasti indipendenti: un accenno  

Degree of sperm competition

T
e
s

te
s

 s
iz

e

A
B

C

D

E F

La correlazione semplice tra due tratti non significa molto se esiste 

forte correlazione filogenetica tra specie. D,E e F possono avere 

evoluto una sola volta i testicoli più grandi 



Contrasti indipendenti: un accenno  

Trait 1 Contrast 

T
ra

it
 2

 C
o
n
tr

as
t 

5 

1 

6 

2 

6 

2 

9 

5 

5.5 

1.5 

7.5 

3.5 

Average 

of 

descendents 

Trait 1: 7.5-5.5=2 

Trait 2: 3.5-1.5=2 

contrast: (2,2) 



Album di famiglia: a chi siamo più vicini filogeneticamente? 



Un albero filogenetico è un’ipotesi tra tante possibili 

Gorilla 

Chimpanzee 

Orangutan 

Human 

Analisi fossili (fino anni 60). Grande 

differenza tra uomo e altri primati e 

separazione antica (>15MY) 

Human 

Chimpanzee 

Gorilla 

Orangutan 

Analisi molecolari. 

Lo scimpanzè è più vicino all’uomo 

che non al gorilla (split a circa 5MY) 



In realtà la tricotomia non è stata facile da risolvere 



                           H-C     H-G     C-G    H-O   C-O   G-O 

Average divergence at 

non-coding sites               1.24%    1.62%     1.63%    3.08%    3.12%   3.09% 

(autosomal) 

Sequenze di DNA 

   H            C     G     O 

Suggests: 



Specie 3 

Genealogia del gene 

Alberi di specie e di geni non sempre corrispondono 

Specie Anc2 Specie Anc3 

Specie Anc1 



Alberi di specie e di geni non sempre corrispondono 

Popolazione con N individui e 2N copie di un gene 

 

Ogni generazione, la probabilità che due linee (per 

esempio, due tratti omologhi di DNA provenienti da due 

individui scelti a caso) derivino da un antenato comune 

(padre o madre) è data da 1/(2N). E’ la probabilità di 

coalescenza. 

 

 

La probabilità che non ci sia coalescenza nelle due linee è 

facile da calcolare, in una o in t generazioni.  

 

 

Se non ci sono coalescenze in t generazioni nella Specie 

Anc2, allora ci sono 2 probabilità su 3 che le due linee di 

questa specie abbiano per caso una coalescenza prima 

con la linea della Specie 3 che tra di loro. Quindi è 

possibile calcolare la probabilità che l’albero delle specie e 

quello del tratto di DNA siano diversi. 

 

 

Questa probabilità aumenta all’aumentare di N e al 

diminuire di t, e può essere molto grande.  

  

 

 

 

 



Datare gli eventi di separazione tra specie 



R. rupicapra 

R. r.tatrica 

R. p. ornata 

R. p. pyrenaica 

Nuove specie e ibridazione tra specie 



Domanda: La deriva dei continenti spiega il pattern di speciazione nei camaleonti? 

Intermezzo: ancora su filogenesi per testare ipotesi evolutive 

Nature, 2002 



Domanda: La deriva dei continenti spiega il pattern di speciazione nei camaleonti? 

Intermezzo: ancora su filogenesi per testare ipotesi evolutive 

• Separation of Gondwanaland 

• Upper graph is phylogeny of chameleons 
based on sequence of separation of southern 
continents (vicariance hypothesis) 

• Lower graph is phylogeny estimated from 
morphological, behavioral, and molecular 
data (Raxworthy et al. 2002).  This tree 
implies that chameleons have dispersed from 
Madagascar to Africa on several occasions, 
from Madagascar to the Seychelles, and from 
Africa to India 

• The dispersal hypothesis is supported by the 
presence of chameleons on Reunion and the 
Comoros Is., which are volcanic and have 
never been in contact with continental land 
masses. 



Alberi di popolazioni 

Cosa ci dice quest’albero sui liveli di variabilità? E sulla direzione della dispersione? Attenzione alle 

conseguenze del fatto che le popolazioni possono mescolarsi, e a volte lo fanno 
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R. rupicapra 

 R. ornata  

R. p. pyrenaica 

Confronto gli alberi in diversi tratti del genoma 



Sito Mesolitico 

(Riparo Biarzo, UD) 

 

 Due sequenze “gialle” e 

una “gialla” (se 6 campioni) 
 

Alberi di aplotipi e DNA antico 

Mapping geografico delle sequenze 



Gli alberi delle specie e gli alberi dei geni: le emoglobine 



Quando la duplicazione può indurre false filogenesi 

a 

b a 

b a b a 

Duplicazione 

Speciazione 

Specie 1 Specie 2 

Geni paraloghi  

(omologia dopo 

duplicazione ) 

Geni ortologhi 

(omologia dopo 

speciazione 

Geni ortologhi 

(omologia dopo 

speciazione 

Se siamo in questa situazione, ma analizziamo 3 specie senza sapere che il gene studiato è 

duplicato (oppure alcuni geni, dopo duplicazione, sono rapidamente “degenerati”) … 



!! Gene loss can occur during evolution : even with complete genome sequences it may be 

difficult to detect paralogy !! 

Quando la duplicazione può indurre false filogenesi 

Rat Mouse Rat Mouse 

GNS1 GNS1 

GNS1 GNS2 

GNS2 GNS2 GNS1 GNS2 

Hamster Hamster 

 speciation 

 duplication 

Mouse Rat 

GNS GNS GNS 

Hamster 

Albero vero 
Albero ricostruito con un campionamento 

parziale di geni omologhi 
  


