Filogenetika és szisztematika

Koncepcié




Evoliicié: folyamatok (mechanizmus) és mintazatok térben
(biogeografia) és idében (evollicids torténet)

Koncepcié

Generacidk

— fajképzbdés

— a torzsfa (ToL, Tree of
Life — élet torténete)
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Filogenetika: fajok, faj
csoportok (taxonok)
evoliiciés torténete (Darwin)

Fosszilidk: a kozvetlen
evidencia

Rekonstrukcié specialis
tulajdonsagok (karakterek)
alapjan — szamos médszer

Szekvencidk, genom —
molekularis filogenetika



Szisztematika

@ Szisztematika: taxonémiatdl (gyakorlati alkalmazés) az
elméletig

o Cél: az éldvilag diverzitasanak, rokonsagi kapcsolatoknak a
feltarasa az evolicié elmélete alapjan
o Filogenetikai rekonstrukcié logikaja
o alapja a hasonlésag — karakterek (fenetika és filogenetika)
o de specidlis karakterek kivalasztasa, amelyek evolliciés
kapcsolatokra utalnak (ellentétben a fenetikaval)
e ezért hierarchikus osztéalyozas, amelynek alapja az evoliicié

o Karakterek

e hagyomanyos kiilsé morfolégia, biokémiai jellemzdk — kisebb
id6léptékben ma is fontos

o DNS/RNS és fehérje szekvencidk (hatalmas adatbazisok) —
nagyobb |éptékben is (pl. baktériumoktdl az emberig, Tol
projekt)




Populaciégenetikatdl a filogenetikaig

o Filogenetikai (= evoliciés) kapcsolatok ismerete
elengedhetetlen az egyedfejlddés, életmenet, viselkedés (stb.)
értelmezéséhez — a torténeti komponens

o populaciégenetika, kis (elemi) id6lépték, elemi esemény a
reprodukcié: halézat jellegli mintazat (retikulacid)

o filogenetika: elemi esemény a fajképz8dés (csomébpontok =
kdz6s 6s)

o feltételek (és problémak): pl. mindig két utéd taxon
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@ Populaciégenetika —
filogenetikai mintazatok

o Filogenetikai elmélet —
retikulaciés mintazatok

o Abra: A-E fajok (OTU)




Filogenetika és szisztematika

Karakterek




Filogenetika

o Célunk az élovilag valds torténetét titkrozo Torzsfa becslése
recens és fosszilis taxonok hasonlésiga alapjan
o Fosszilidk: teljes fejlddési sorok ritkan, specialis tulajdonsagok
kizarélag (csontok, kiilsé vazak, de DNS szekvencidk is kis
id6léptékben), abszoldt id6 becsiilhetd
@ Recens fajok morfolégiai és molekularis karaktereinek
osszehasonlit6 elemzése (értelmetlen vitdk) — abszoldt
divergencia id6 csak feltételezésekkel
e mas a valtozatossagot formalé folyamatok jelentésége
(szelekci6 és drift) — ezért gyakran fiiggetlen becslésnek
tekintik
e vagyis molekularis nem feltétleniil jobb — de nagyobb skélan
alkalmazhaté, tisztdbb elmélet és tobb (redlisabb) médszer
e szamos rekonstrukciés médszer, algoritmus — de jé eredmény
(kozelités): mddszertdl fliggetleniil azonos (Tol becslése)
e minél tdbb karakter, annal jobb
@ Evollcids alapon objektiv rendszer kizardlag a filogenetika —
de gyakorlati problémak
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Homologia

@ Homoldgia: hasonlésag alapja a kozos 6s — pl. Tetrapoda
végtag

o gyakran semleges, de akar hatranyos tulajdonsag (vo. analégia)

o morfolégia: ha szelekci6 (és adaptaci, akar a miltban),
jelentos eltérések akar kis idoléptékben

o (neutrdlis) szekvencidk: karakter = szekvencia pozicid,
mutécié és drift — molekularis 6ra (de problémak)

e homoldgia szekvencidk szintjén: kozos 6s szekvencidja azonos
pozicidjaban azonos nukleotid

o

@ Néha eltéré eredmények a két karakter tipus alkalmazasaval

o jelentds morfolégiai kiillonbség mellett (pl. szelekcid) kis
szekvencia eltérés

o felolddsa: morfoldgiai karakter részletesebb elemzése, Gjabb
karakterek bevonasa, fossziliak — nem biztos, hogy segit. . .

e nagyobb viltozatossag szekvencidk szintjén: "kriptikus fajok,
diverzitds" — gyakran taxondémiai revizié sziikséges (pl. rossz
diagnosztikai karakterek)
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Homolégia és homoplazia

@ Analdgia: hasonlésag alapja a konvergens evollcié
o pl. madar és denevér szarny, szamos példa a méhlepényesek és
erszényesek kozott
e alapja: hasonlé adaptécié a hasonlé kérnyezethez —
fuggetlenek, hasonlésag oka nem a kdézos 6s
o szekvencia: ua. mutdcié bekdvetkezhet ua. poziciéban
(homoplazia), tébb pontmutacié stb.

@ Homolégia és homoplazia elkiilonitése — filogenetika csak
homoldgia alapjan

o fosszilidk a kdzds 8sre (ritkan)

e morfoldgia: struktira részletes elemzése, pozicié egyedfejlédés
— kritérium rendszer (Hennig kritériumok)

o szekvencidk: homoldg szakaszok illesztés (szoftverek) —
pozicionélis homolégia (legnagyobb hasonlésag, indel
események)

Karakterek 8/30



Homolégia és homoplazia

Szekvencidk nagyobb id6léptékben is alkalmazhatdak, pl.
baktérium és ember: azonos gének szekvencidinak Osszehasonlitasa

@ nagyobb szekvencia hasonlésag = © frmosnon | EERTERGRTES

; 5o6e & e s e | ENTERERSRER
fiatalabb kbzds Os G 2

dierge from their

comman ancestor.

@ evollciés modellek és mutacié :@_A/mm
1 ECATC

GTCC

€) Deletion and Insertion
{ HF4 mutations shift what
tipusok, korrekcidk e
cequences in the two
L

~

@ genom régidk, eltéré mutacids
€) Homalogous regions

ratak, mas idoléptékben e e

mutations.

alkalmazhat6 — pl. rRNS gének vs. |
mItOkondrléhS gének Ol TECCAT & CATIAGTCC

e oy — @ s

. ) s

@ de: ortolég vagy paralég
(génduplikacidk, pszeudogének: mi Rl e

a homolég szakasz) — problémak 8 6
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Filogenetika és szisztematika

Rendszerezés és evoliicié




Taxondmia és szisztematika

e C. Linnaeus, 1748: Systema naturae — fenetikai hasonlésag
(nem filogenetika), de szdmos sajatossdga ma is:

o karakterek hasonlésaga alapjan csoportok, egyedek besorolasa
— hierarchikus osztalyozas (genus, csaldd, osztaly, torzs stb)
o fajok binomidlis nevezéktan (genus és faj azonositd)
@ Hagyomanyos rendszer gyakran nem tikrozi a filogenetikai
kapcsolatokat
o Faj feletti kategdridk kiilonosen problémasak, eltéré mértéki
valtozatossag (vo. rovar és gerinces csaldadok — morfolégia és
szekvencia alapjan is hatalmas kilonbségek)

o Filogenetikai rendszer kellene (de: elnevezés?)

Rendszerezés és evoliicié



Filogenetikai fa

Filogenetikai fa (fa, de nem torzsfa): evolicids kapcsolatokra
vonatkozé hipotézis abrazolasa

o Darwin: elagazas, kozos 0sok, *#M.) & fﬁ\",k i
gyokér

Panthera  Mephitis  Lutra lutra Canis Canis
mephits  (European  familiaris  lupus

parcius
(leopard) (striped skunk)  otter)  (domesticdog) (waif)

Species

@ Hierarchikus rendszer: eldgazasok
sorrendje, kbzos 6s hierarchia,

T e - &
testvér csoport kapcsolatok 2 I

@ Ha fajok: csomépont = §owas e — =
fajképzddés

@ De: id6re nem utal — specidlis fak v
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Rekonstrukciés médszerek




Monofiletikus csoport

@ Koz6s tulajdonsagok abrazoldsa hierarchikus rendszerben:
kladogram — akkor filogenetika, ha egyben a kozos 6s
kapcsolatokat is tiikrozi

e Klad: monofiletikus csoport (6s és dsszes leszarmazott)

o Kladisztika: csoportositas, kladokba térténd besorolds —
karakterek elemzése alapjan

o Parafiletikus csoport: nem az dsszes leszdrmazott csoportot
foglalja magaba

Grouping 1 Grouping 2 Grouping 3

G ]

e L UL
-] O]

—=x

1

(a) Monophyletic. In this tree, grouping 1, (b) Paraphyletic. Grouping 2 does not () Polyphyletic. Grouping 3 alzo fails the
consisting of the seven species B-H, is a meet the dadistic critenon: It is cladistic test. It is polyphyletic, which
manaphyletic group, or clade. A mono- paraphyletic, which means that it means that it lacks the common ancestor
phyletic group is made up of an consKIS of an ancestor (A in this case) (&) of the species in the group. Further-
ancestral species (species B in this case) and some, but not all, of that ancestor's more, 3 valid taxon that includes the
and all of its descendant species. Only descendants. (Grouping 2 includes the extant species G, H, J, and K would
menephyletic groups qualify as descendants |, J, and K, but excludes necessarily also contain D and E, which
legitimate taxa derived from cadistics B-H, which also descended from A} are also descended from A

médszerek



Kladisztika

TAP(Ag

E%L i3 % 2
i G5 ; £ 2 3
o Filogenetika: Gsi és b Eosa
leszadrmaztatott allapot wae| o [o[o]o]ofB
elkllonitése y AmncticBheledyegg | © (0 | 0 | O la]s
1A A 2 ur walkin 6| ¢ |0 EEEEET

@ Rekonstrukcié: testvér csoport ot e
~ Hinged jaws | 0 o 1 1 1 1

kapcsolat megallapitasa i _

o Osi és leszarmaztatott karakter ol et A o S S A
indicates that a character is present
allapot: relativ

o Karakter véltozatossaga (pl. "ﬁ

Turtie Leopard

gerinoszlop megléte, gerinchir) ol v
Salamander

@ Kladogram: karakterek o T N\ s
kapcsolata, karakter evolicié # Sy firwalingegs
filogenetikai fa (elagazas = RELA Hugudjin

kozos 6s?)

(k) Cladogram. Analyzing the distribution of these dedved
characters can provide insight into vertebrate phylogeny.

médszerek



Filogenetika leszarmaztatott karakterek alapjan

@ Osi homolégia — szdmos probléma, pl.

hilldk T =
o madarak: kapcsolat a krokodilfélékkel . \//

o de ropképesség, termoregulacidé — gyors
evolicid, divergencia
o krokodil, gyikok: 8ssel szdmos kdzds N e =
jelleg, lassi evolicié
o Morfoldgiai hasonlésag pusztan nem evidencia
e konvergens evollici6 — homoplazia
o homoplazia, 8si jellegek: Osszességében nagyobb fenetikus
hasonlésag
o Filogenetikai rekonstrukcié csak szarmaztatott homolégidkkal
— egyszer jelent meg, igy monofiletikus csoportok
o Karakter polaritas: Osi allapot meghatarozasa, tobb modszer
o kiilecsoport (outgroup): monofiletikus csoport, a vizsgalt
csoporton (ingroup) kiviil
o fosszilis leletek
e embrioldgiai informaciok




Filogenetikai fa: altaldban csak a relativ kronolégiat titkrozi (id6)

i
| /= @:
. . it e‘*?‘ ._‘)
o Filogram: evoliciés események . T I (
szama (4gak hossza) # Sy
o PI. szekvencia: mutdcidk szdma |

o Ag teljes hossza a gyokérig (kozos
6sokon keresztiil), additivitas

o Eltér6 evoliciés ratak
(esemény/idd) a leszarmazasi
sorokban

Rekonstrukciés médszerek



Ultrametrikus fak

@ Ultrametrikus fa: ag hossz = id6
(tényleges kronoldgia)
o PI. ember és ma 616 baktériumok: i ﬂ’"‘flﬁ

- ” .- - " ” = = ‘# .@ # j
azonos id6 a kdzods 6stol

Cenoraic

655

o De: koz6s 6s inkabb baktérium
jellegli: kevesebb evollcids
eseményre utal — evollcids ratat
nem tiikrozi

Mesazoic

51

Poleazsic

2

o Fosszilidk abrazolasa (—
molekularis éra kalibracid)

Neoproterazic

Nl of
yeors 30

@ A molekuléris éra nem "egyforman
ketyeg" még egy leszdrmazasi soron
belll sem




Rekonstukcidés mddszerek

Cél: a valos fa legjobb becslése (kiilonb6zé mddszerek, sok
karakter!), kivalasztasa az Ossze lehetséges kozil —
szamitégépes modszerek
Probléma: a lehetséges fak szdma hatalmas, gyorsan né a
taxonok szamaval
o pl. ntaxonrain=5:15, n=10:2027000, n=22:3x1023,
n=100:2x10%?
e minden lehetséges fa vizsgalata 20 taxon esetén mar problémas
Fa-tér elemzése, két megkozelités:
e algoritmikus modszerek logikdja, "fa épités" — gyors, egy fa a
végeredmény, de a legjobb fa?
o optimaliziciés médszerek (MP,ML): adott optimaliz4cids
kritérium alapjan a legjobb fa keresése — keresési algoritmusok
Minden médszerre alapja a fak kiértékelése a karakterek
alapjan, majd ennek Osszegzése — fa pontszama, ez alapjan
dontés

Karakter allapot és tavolsag alapi modszerek




Optimalizaciés médszerek

o Kilonbozé optimaliziciés mddszerek (dontés a fak kozott egy
adott kritérium alapjan) — két f& mddszer csoport:
o maximélis parsziménia (MP) — parsziménia elve (Occam
borotvéja)
o maximum likelihood (ML) — statisztikai becslés
@ Maximalis parszimdnia: morfoldgiara, szekvencidkra egyarant
o eljards: a fa hosszanak (az evollciés események szama)
kiszamitasa karakterenként, majd ezek Osszegzése — a fa
pontszama
o dontés: a legrovidebb fat (ltaldban sok fa) tartjuk meg —
vitathatd, az evolicid takarékos az elényés mutacidkkal? (pl.
eml8s, madar, hillé sziv)
@ Maximum likelihood: szekvencidkra, evollciés modellek
alapjan
o ML becslés egy altalanos statisztikai eljaras
o dontés a likelihood érték alapjan (adatok valészinlisége egy
adott hipotézis alapjan)
o hipotézis: fa topoldgia, aghosszak, evoliiciés modellek
o Egyéb moédszerek, feltételek a modszerek alkalmazasara. . .

Rekonstrukciés médszerek



o Kladisztikai elemzés — abrak (A-C):
o fajok (OTU): 1 — 4, 4. a kiilcsoport ("tavolabbi rokon")
o binaris karakterek (10 db, a —j) —, (0,1) allapotok
e minden karakterre az 6si allapot 0
o felsé matrix: Osszes kdzos karakter allapot a fajparok
Osszehasonlitasaval
e alsd matrix: szarmaztatott kozos allapot

o Karakter 4llapot valtozas az dgakon (4g hossza) — feltételezve,
hogy a fa a valds (1) evoliicids (filogenetikai) kapcsolatokat
tiikrozi

o elmélet: megfeleléen megvalasztott karakterek — nincs
homoplazia

o gyakorlat: szdmos fa minimalis hosszal (karakterek kivalasztési
kritériumai a gyakorlatban?)

Rekonstrukciés médszerek



Példa

A: konstans evolliciés rata, nincs homoplazia

(A) abcdefghij abcdefghij abcedefghij abcdefghij The character state (0=ancestral,
0011100000 0010011110 0010011001 100000000 1=derived) is shown for each of 10
Species 1 Species 2 Species 3 Species 4 (outgroup) characters a-j.
Shared character states
1 2 3 4
1|-[4[5]5% Species 1 shares 5
2 nEIE states (f-j) with
,é 5 =i species 4...
ik Shared derived
Atickindicates a
A 2
ncestor ehangeneate for character states
this character. 1-.2 18 4
If=]1|{1]0 ...but they have no
2 —-|3]o derived states in
common.
abcdefghij 3 -|0
0000000000
Ancestor 1
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Példa

B: 3. kozos 6s és 2. faj kozotti 4g: nagy evoldcids rata (tobb
karakter allapot valtozas)

Time

abcdefghij abcedefghij abcdefghij
0011000000 0010111111 0010110000
Species | Species 2 Species 3
h
iy
. by
This branch K
displaysafaster [ ) "Ancestor 3
rate of evolution i
than the others e b,
on this tree. !
o
Ancestor 2
Lt

abcdefghij
0000000000
Ancestor 1

Shared character states

1 2 3 4
I-[3]716 Species 1and 3
2 SHE share the most
character states...
3 -|5
Shared derived
character states
1 2 3 4 ...but species 2 and
i[=T1l1]0 3 share the most
derived character
2" (=130 states, and thus are
3 W the most closely

related.




Példa

C: 3 homoplazia: g1 és hy két alkalommal megjelent és j1 — jo

.
reverzio
© abcdefghij abcdefghij abcdefghij abcdefghij
0110001101 0111110100 0010110011 1000000000
Species 1 Reversal Species 2 Species 3 Species 4 (outgroup)
to ancestral «_
state \l
Shared character states
1652 ri3sed,
1 (=2 504
2 -16]|3
]
£ Characters g, 3 i oL
and h; each
evolved twice. Shared derived
ACOTZ ; Phylogenetic trees may character states
! be arranged with the L2 304
stem, or root, at the o [V 5T P S
bottom, side, or top of
~ the figure; the choice is 2 -15]0
abcdefghij made on the basis of 3 -0
0000000000 preference, clarity, and
convenience.
Ancestor 1

Rekonstrul



MP példa

o El6bbi példa: karakterek, feltéve hogy a valds filogenetikai
kapcsolatok ismertek — komparativ médszerek alapja
o Kovetkez6 példa: fa becslése MP mddszerrel
o (1) fajok kozotti rokonsagi kapcsolatot keressiik (most 4 faj) —
Gsszes lehetséges fat meg kellene vizsgéalni (most 3 a lehetséges
15-b3l)
o (2) kivalasztott karakterek: most DNS szekvencia (7 karakter)
— illesztett szekvencia (homoldgia)
o (3-6) lépések: karakterek kiértékelése minden fira egyesével
o Eredmény: megvan az MP fa — valds fa legjobb becslésének
tekintjik




MP példa

1 Farst, draw the possible phylogenies for the species

{only 3 of the 15 possible trees relating these
four species are shown hece).
Theee possible phylogenetic hypotheses
@ Tabulate the molecular data for the spedes (in this smplified Sites in DNA sequence
‘exornple, the dota represent o DNA scquencs consisting of just t..2. & & 5 & 3
s2ven nucleoticle bases) T
Elafjes|c|s|c|s]|T

AEllc|s|s|a|c|(c|6

elale|a|a|alrT

]

GG|A|GAA

© niow focus on site 1 in the DNA sequence. A single base-change m E
event, marked by the crossbar in the branch keading to species 1, Y =
s sufficient to account faor the site 1 data.
a
Base-change

svent

ekonstrukciés médszerek




MP példa

Rekonstruk

@ Continuing the companson of bases at
sites 2, 3, and 4 raveals that each of
these possible treas requires A total of
four base-change events [marked again
by crasshars), Thas, the first four sites
in this DMA sequence do not help us
identify the most parsimanicus tree

€) After analyzing sites 5 and 6, we find
that the first tree requires fewer
evolutionary events than the otfier two
trees {twa base changes versus four)
Neite that in these diagrams, we 66, AR a6 [ GG [E
assume that the commen ancestor had
GG atsites 5 and 6. But even f we
started with an A& ancestor, the first Tiwver base
trese 51l woulld raguire anty twe changes, GG changes GG GG
while four changes would be required
to make the other hypotheses wark.
Keep In ming that parsimary only
corisiders the total number of events,
not the particular nature of the events
{haw likely the particular base changes
are to sceurl

@ Atsite 7, the three tress it diferinte. 1] [ [ [W] @ [m]
numiber of evolutionary events required to T G T G T T
axplain the DNA data,

Tl i T| T
3 4




MP példa

Memnfy the most

parsimanious tree, we total all the base-
¢hange evenis noted in steps 3-6 (don't
farget 1o include the changes for site 1, on
the facing page). We conclude that the
first tree Is the most parsimanious of these
1hree passible phylogenies, (But naw we
rmust complete our search by investigating
the 12 other possible trees.) B events 9 events 10 events

s médszerek




Filogenetika és szisztematika

Molekularis evolicié




Evoltciods torténet a genomban

Ancestral gene

o Akar szelekci vizsgélata Jmmn:f

o Eltéré mutaciés ratak L, S,

o Génduplikacidk, géncsaladok: [)\\VM‘ .
ortoldg és paraldg e

o Molekularis éra és problémai i syt . [

o Genom evollicié (o D

{b)
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