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Prélogo

Durante el Congreso Nacional de Informatica de 1984, el Dr. Manuel Sadosky nos lego, en
palabras destinadas a trascender, un destello de su legendaria sabiduria. Con la claridad de
quién se anticipa décadas a su tiempo, decia entonces el padre de la informatica argentina:
“Los cambios en la computacion estan afectando las actividades esenciales de las personas
de todas las latitudes. La informatica ha llegado para quedarse. Esta cuestion afecta a todos:
alos hombres de gobierno, a los productores, a los usuarios, a los intelectuales, a los hombres
madurosy a los jovenes que viviran en el siglo XXI".

Consecuente con su vision vy a la altura de su responsabilidad como primer Secretario de
Ciencia y Técnica de la democracia, Don Manuel comenzo tendiendo puentes. Dio el pun-
tapié inicial organizando un espacio desde donde despertar conciencia en nuestra dirigencia
local sobre la Sociedad de la Informacion que ya estaba en camino. A poco de asumir, propuso
al Presidente Alfonsin crear la Comision Nacional de Informéatica, un espacio reflexivo y de
accion que congregaria desde un primer momento a representantes de todas las areas de
gobierno.

Sadosky se anticipo a sus contemporaneos avizorando que ninguna agencia publica escaparia
alarevolucion en ciernes. Entre los primeros pronunciamientos de ese espacio figuran frag-
mentos historicos de nuestra posicion doctrinaria en la materia. Viene al caso rescatar de
los documentos sobrevivientes algunos pasajes que conservan la vigencia del mismo dia en
que fueron mecanografiados: “Un pais moderno capaz de ejercer su derecho a la autodeter-
minacion no puede prescindir de manejar la tecnologia informatica y de producirla interna-
mente de acuerdo con sus necesidades e intereses. El manejo auténomo de esta tecnologia
tiene un caracter estratégico. O el pais hace los esfuerzos a su alcance para dominarla, o se
resigna a ser dominado por ella.”

Tan panoramica fue la perspectiva de Don Manuel, que Illegd incluso a invitar a actores no
gubernamentales -por entonces incipientes- a ese espacio fundacional, convencido como es-
taba que el tamano de la ola no haria distinciéon de clases ni jurisdicciones.

Sadosky fue el fundador del Instituto de Calculo de la Universidad de Buenos Aires y prendio
la mecha informaticaen 1961 con Clementina. Sin embargo, nunca programo ni dejo instruc-
ciones para que su propio nombre perdurara. En 2005, el mundo de la informatica despedia a
su maestro, para entonces ya un gigante de la ciencia latinoamericana.

No tardaria mucho en llegarle su justo reconocimiento. Una decision del Poder Ejecutivo,
catalizando voluntades de sectores amplios, puso manos a la obra dando nacimiento en 2009
a la Fundaciéon Dr. Manuel Sadosky para la investigacion y desarrollo en Tecnologias de la




Informacion y las Comunicaciones (T1Cs). Honrando su espiritu en vida, la institucién que lo
homenajearasolo podiaver laluz como un espacio abierto e integrador. Por eso, su fundacion
se constituyd como una instancia publico - privada, donde el ambito estatal y las principales
camaras empresarias del sector compartieron conduccion desde el principio. Esa amplitud
de origen proyecto a la fundacion rapidamente como la principal usina en la que Estado vy
Empresa - en conjunto - elaboran diagnosticos, definen estrategias y formulan politicas para
esta fundamental drea de desarrollo.

En 2014, la comunidad judicial se acerco a la fundacion con un requerimiento concreto: ex-
plorar el desarrollo de una herramienta que a través del ADN permitiera mejorar el funciona-
miento de la investigacion forense en el pais. Asumiendo la sensibilidad de los datos implica-
dos, se acordo rapidamente en la importancia estratégica de contar con un software seguro,
basado en codigo abierto, que pudiera ser administrado y auditado localmente.

La mision presentaba sus desafios, por cierto. Implicaba combinar saberes muy distintos,
todos ellos en acelerado cambio. Exigia convocar un equipo heterogéneo de cientificos,
tecndlogos, programadores y funcionarios judiciales. Finalmente, el grupo se terminaria
amalgamando con el aporte de mas de 100 especialistas en los campos de las matematicas,
estadistica, biologia molecular, ingenieria de sistemas, derecho procesal, bioética y crimi-
nalistica. Las contribuciones provinieron de instituciones tan diversas como: el Consejo de
Procuradores, Fiscales, Defensores y Asesores Generales de la Republica Argentina, el Con-
sejo Federal de Politica Criminal, la Sociedad Argentina de Genética Forense, el Banco Na-
cional de Datos Genéticos (BNDG), el CONICET, la Asociacion Argentina de Bioinformatica,
CESSI, CICOMRA, la Universidad de Buenos Aires, la Universidad Nacional de la Plata, la
Universidad Nacional de Quilmes, la Universidad Nacional de Rosario, la Universidad Nacio-
nal del Comahue, el Instituto Leloir y la empresa Baufest. Cada integrante aporto su cono-
cimiento especifico y enriquecio en la interaccion la obra colectiva.

Desde luego no se arranco de cero. Hay que admitirlo. La referencia internacional fue una
guiaindispensable entodo el proceso. Respetando los estandares y recomendaciones de or-
ganismos como la Sociedad Internacional de Genética Forense (ISFG), Interpol, la Red Euro-
pea de Institutos de Ciencias Forenses (ENFSI), el Consejo Nacional de Investigaciones de
los EE.UU. (NRC), entre otros, el equipo fue moldeando la arquitecturay las funcionalidades
del sistema conforme las mejores practicas existentes.

Asli, tras 3 anos de un permanente trabajo interdisciplinario, nacio GENis: el primer software
libre en el ambito iberoamericano de gestion de perfiles genéticos con fines forenses. En dic-
iembre de 2017, lacomunidad judicial y la Sociedad Argentina de Genética Forense aprobar-
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on finalmente la version 1.0 de la herramienta y se comenzo el despliegue en los laboratorios
forenses de todo el pais. En febrero de 2018, un total de 18 provincias argentinas habian
adherido a su adopcion para la puesta en marcha de registros locales de datos forenses de
ADN; y a fines de 2018 ya se habia instalado y configurado en 16 laboratorios de 14 provin-
cias distintas.

Como titular de la Fundacion Manuel Sadosky, solo puedo manifestar mi satisfaccion por este
aporte concreto de la ciencia argentina a las necesidades de la comunidad que le da sustento.
Lo asumimos como una devolucion, un modo de reintegro por la confianzay el apoyo contin-
uado al talento nacional que empena sus horas de laboratorio o de biblioteca a la blusqueda
de soluciones para el bienestar social, en este caso, de un mejor funcionamiento de nuestra
justicia. Por otro lado, no son datos a soslayar que este proyecto haya dado cobijo a cientifi-
cos repatriados, formado a una decena de empresas del pais en condiciones de dar soporte,
que haya sido seleccionado como uno de los 12 proyectos estratégicos del Plan Innovacién
Colectiva,y declarado de interés por el Senado de la Nacion. La bioinformatica constituye una
apuesta segura para el desarrollo argentino. Nuestro pals ya es una potencia biotecnologicay
cuenta conunsector TIC dindmico y competitivo a nivel global. Su sinergia solo puede repor-
tarnos mas beneficios.

Esperamos también que este desarrollo sea un aporte a la genética forense iberoamericana.
Nuestraintencion es abrir laherramienta alos paises de la region con quienes compartimos la
necesidad de mejorar la eficacia de nuestros servicios de justicia. El comportamiento delictivo
no respeta limites jurisdiccionales. La Ciencia al servicio del Desarrollo. No mas que eso. Los
unicos laureles que Don Manuel Sadosky persiguio siempre en vida y con los que nosotros,
sus agradecidos discipulos, pretendemos homenajear su memoria.

Lino Baranao
Secretario de Ciencia, Tecnologia e Innovacion Productiva de la Nacion

La Argentina ha experimentado en los Ultimos afios un gran avance en lo concerniente a la
aplicacion de medios tecnologicos y cientificos en la investigacion penal.

En particular, la prueba genética tuvo una enorme expansion a partir de su desarrollo por
quince centros cientificos dependientes del Proyecto de Laboratorios Regionales Forenses
gue los Ministerios Publicos de todo el pais llevan adelante desde el ano 2010 con el apoyo
del Estado Nacional.
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Sin embargo, la eficiencia de esa prueba, especialmente relevante para el esclarecimiento de
los delitos mas graves, resultaba limitada en tanto no se contaba con herramientas informati-
cas que permitiesen procesos de comparacion globales de los datos genéticos disponibles. El
proyecto GENis., abordado por la Fundacion Sadosky y el Ministerio de Ciencia, Tecnologia
e Innovacion Productiva, enfocod esta carencia y suimplementacion demuestra que la Argen-
tina es un pais que cuenta con una fortaleza cientifica que, aunque normalmente desprovista
de todos los recursos necesarios esta en condiciones de proveer soluciones concretas para
las necesidades de la sociedad y de las instituciones del Estado.

Los Consejos de Procuradores, Fiscales, Defensores y Asesores Generales de la Republica
Argentinay Federal de Politica Criminal de los Ministerios Publicos de la Republica Argenti-
na fueron conscientes de la relevancia de optar por un sistema tecnoldgico desarrollado en
nuestro pals, que tiene en su futuro avance aseguradas las bases de un apoyo permanente
de quienes participaron en su creacion, factor éste que sera crucial cuando se concreten los
procesos de acumulacion de datos genéticos en los ambitos provincial y nacional de acuerdo
a los respectivos marcos legales.

Agradecemos en nombre de todos los Procuradores Generales y Fiscales Generales de |a
Republica Argentina a todos los que hicieron posible que nuestro sistema de investigacion
sea provisto de estas modernas herramientas y renovamos nuestro compromiso para hacer
el mas amplioy mejor uso posible de ellas.

Pablo Lépez Vinals
Presidente del Consejo Federal de Politica Criminal

Mario Bongianino
Presidente del Consejo de Procuradores, Fiscales, Defensores y Asesores Generales de la Republica
Argentina

La Sociedad Argentina de Genética Forense (SAGF) fue constituida en el ano 2000 por un
grupo de profesionales que se desempenaban en el area. Entre los propositos de la sociedad
se puede mencionar:
e Contribuir al progreso de la Genética Forense
® Cooperaren laactualizacion técnico-cientifica de sus asociados
e Organizar congresos, conferencias, cursosy jornadas cientificas, ademas de ejercicios
de control de calidad en la tematica
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® Establecerrelaciones con otras sociedades cientificas nacionales y extranjeras

e Cooperarenelasesoramiento de entidades oficiales o privadas en temas relacionados
ala Genética Forense con finalidad de propender a su progreso

® Peticionar alos Poderes Publicos la sancion o reforma de normas que refieran al area

En la actualidad la SAGF esta constituida por mas de 160 socios de todo el pais, contando
entre ellos miembros de laboratorios publicos, judiciales y privados.

Nos anima el espiritu de contribuir, desde la genética forense, a un mejor funcionamiento de
la justicia a través de la identificacion humana, apoyando a la investigacion criminal y a la in-
vestigacion de relaciones de parentesco bioldgico.

Han pasado 30 anos desde el primer caso criminal resuelto gracias al ADN en el Reino Uni-
do y casi el mismo tiempo desde la creacion en nuestro pais del Banco Nacional de Datos
Genéticos (BNDG) para la restitucion de la identidad de nifios nacidos en cautiverio durante
la dictadura. Desde entonces, la pericia genética o de ADN haido ganando ascendencia en los
sistemas judiciales de todo el mundo y nuestro pais acompand ese proceso.

Desde 2004, 19 provincias argentinas aprobaron leyes locales creando registros o bases de
datos genéticos con fines de investigacion criminal a través de la identificacion genética. En
2013 el Congreso Nacional aprobo la creacion del Registro Nacional de Datos Genéticos
vinculados a delitos contra la integridad sexual (RNDG). Sin embargo, la puesta en funciona-
miento de estos registros requeria de mas laboratorios que los existentes en ese momento,
asi como mas recursos humanos, equipos adecuados, insumos, etc.

En esta linea, el Consejo de Procuradores y Fiscales de la Republica Argentina y el Consejo
Federal de Politica Criminal pusieron en marcha en 2010 el proyecto de establecimiento de
Laboratorios Regionales de Investigacion Forense, organizando al pais por regiones y equi-
pando a los laboratorios publicos (regionales y satélites) con tecnologias que cubrian la dis-
tintas disciplinas forenses (toxicologia, genética, informatica, biologia, balistica, histopatologia
medicina legal, criminalistica, etc.). Enlo que respecta a genética forense, varios laboratorios
del pais fueron equipados con analizadores genéticos, termocicladores y otros equipos que
permitieron sumar nuevos laboratorios a los ya existentes. Muchos de los profesionales que
dirigeny trabajan en estos laboratorios son hoy miembros de la SAGF.

Para laimplementacion de las bases de datos de ADN, hace falta un software de comparacion
o cotejo, si bien la provincia de Cérdoba posee desde el ano 2007 un convenio con Estados
Unidos para la utilizacion del CODIS (software utilizado para ese fin en muchos paises), no ex-

10



istiaenese momento un convenio con el resto de las provincias ni con la nacion. Por eso, unos
anos atras, en conjunto, los Consejos de Procuradores y la Sociedad Argentina de Genética
Forense evaluamos conveniente gestionar ante las autoridades nacionales el desarrollo de
una herramienta local, un software que respondiese a las necesidades funcionales de la red
local de laboratorios de Argentina, que fuese versatil, auditable y escalable.

Los contactos con el Ministerio de Ciencia, Tecnologia e Innovacion Productiva (MINCyT)
por este tema comenzaronen 2012. Incluso llegd a firmarse un primer acuerdo de intencién
enesafecha. Perofueen 2014 cuando finalmente el requerimiento seria atendido de manera
oficial: en marzo de ese ano se suscribieron los convenios que dieron vida a GENis. En ese
momento fundacional, la Sociedad Argentina de Genética Forense, el Consejo de Procura-
dores vy Fiscales de la Republica Argentina y el Consejo Federal de Politica Criminal hicimos
entrega al MINCyT de los requerimientos funcionales de la futura herramienta.

Durante 3 anos, acompanamos desde la Sociedad Argentina de Genética Forense el esfuer-
zo de coordinacion realizado desde la Fundacion Sadosky para arribar a la version 1.0 del
software GENis. Fue un trabajo intenso, interdisciplinario y muy enriquecedor. Participaron
Laboratorios Judiciales, Universidades Nacionales, el CONICET, el Banco Nacional de Datos
Genéticos, el Instituto Leloir, la Asociacion Argentina de Bioinformatica, y el sector privado.

La experiencia resulto valiosa también para repasar el camino de armonizacion que tenemos
por delante a nivel federal. Para abordar los matices jurisdiccionales en metodologias, térmi-
nos y criterios, contribuimos para disenar GENis buscando que fuera parametrizable en la
mavyoria de sus categorias. Esto permitira que pueda adaptarse a la realidad de la organi-
zacion y funcionamiento de cualquier laboratorio sin comprometer su interoperabilidad.

Entre los atributos esenciales de GENis se destaca su diseno basado en estandares interna-
cionales y en tecnologia de codigo abierto. Esta combinacion la hace una herramienta alta-
mente configurable, escalable y segura. Establecimos de inicio que la arquitectura del siste-
ma GENis debia respetar las recomendaciones y estandares de la Sociedad Internacional de
Genética Forense (ISFG) y de la Red Europea de Institutos de Ciencias Forenses (ENFSI).

Segun la ISFG, la transparencia de los modelos de calculo que sustentan la herramienta in-
formatica es una condicion necesaria para favorecer su reproducibilidad independiente. Este
es un atributo central para poner los resultados de las pericias a resguardo de presumibles
impugnaciones. Por otro lado, la flexibilidad de la herramienta en la configuracion de cate-
gorias de almacenamiento de perfiles genéticos, parametrizando reglas de admisibilidad y de
busqueda de coincidencias, permite que GENis cumpla con las recomendaciones de ENFSI.

11

Manual del usuario / Version 1.4



Manual del usuario / Version 1.4

GENis

hd

Para la Sociedad Argentina de Genética Forense seria una satisfaccion poder presentar y of-
recer GENis también a otros paises iberoamericanos. Entendemos que sera util como plata-
formade cooperacion en lainvestigacion criminal entre nuestros paises, alavez que permitira
estimular los primeros bocetos para pensar instancias regionales de articulacion, como las
gue cuenta Europa con el Tratado de Prum. El delito es cada vez mas transnacional y nuestros
sistemas judiciales y de seguridad deben tomar esto en cuenta.

GENIis es producto del esfuerzo mancomunado del sector publico, la comunidad cientifica, el
sector judicial y la sociedad civil. Un proyecto que surcé contratiempos e inconvenientes de
todo tipo, pero que a fuerza de conviccion y paciencia llegd a buen puerto. Nos enorgullece
haber impulsado su desarrollo y verlo concretado. Seguiremos cooperando para su manten-
imiento y enriguecimiento.

Cecilia Miozzo
Presidenta de la Sociedad Argentina de Genética Forense (SAGF)

Un orgullo escribir en nombre de la Camara de la Industria Argentina del Software (CESSI)
este reconocimiento a una obra como GENis que sintetiza lo que se puede alcanzar con la co-
laboracion publico-privada entre el sistema cientifico y tecnologico, las universidades, las in-
stituciones de lajusticia, las instituciones de la genética forense y la bioinformatica, junto a las
instituciones de las TICs y las empresas de la industria del software. Cuando convencidas se
abocan a “proyectos faro” como éste, inspiradas en las ensefianzas de Don Manuel Sadosky,
los resultados solo pueden traer a la luz el enorme potencial de nuestros recursos humanos.
Fue el gran maestro quien anticipandose décadas a varios premios Nobel de Economia dijo
entre nosotros que: “El mayor capital que puede tener un pais es el talento de su gente”

Creemos que el proyecto GENis esun gran tributo a Don Manuel Sadosky, el padre de la com-
putacionen la Argentina, el pionero que dio origen a nuestra industria del software. Este gran
visionario, que ademas de ser quien trajo la primera computadora, la famosa Clementina al
pais, fue quien en 1963 cred en la UBA la primera carrera de informatica, la carrera de Com-
putador Cientifico. Germen de formacion del talento cuyo ejemplo se viralizo en decenas de
carreras, facultades y universidades a lolargoy ancho de nuestra nacion, y dio origen atoda la
masa critica del talento argentino que hoy esta al servicio de la produccion, la investigacion y
el desarrollo de nuestra industriay de la ciencia y la tecnologia de Argentina.
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El Dr. Manuel Sadosky, luego de sufrir el exilio, retorné al pais como secretario de Ciencia 'y
Técnica en la naciente democracia del 1983, y puso su sello de gestion generando matrices
de politicas publico-privadas y de integracion del sistema cientifico y tecnologico del pais con
la sociedad, que darian sus frutos en los ecosistemas que hoy pueblan al pais en entidades,
polos vy clusters, pero en particular en la Fundacion Sadosky, artifice de este proyecto.

La Industria del Software viene mostrando ser una de las areas mas dinamicas y con mayor
crecimiento de la economia, y el motor de todos los Servicios Basados en el Conocimiento
(SBC). En la actualidad explica el 80% del superavit de la balanza comercial, y junto a todos
los SBC ya influye en un 22% del PBI de Argentina.

La manera mas efectiva de seguir creciendo es mediante la inversion en areas estratégicas,
como la Genéticay la Bioinforméatica, que deben sumarse a otras muy relevantes para el de-
sarrollo de Argentina como la Agroindustria, Salud y Medio Ambiente, Contenidos Dinami-
cos, Servicios de Valor Agregado basado en tecnologias de efecto en Red, la inteligencia arti-
ficial y Big data & Analytics, todas areas con gran potencial que ademas combinan fortalezas
de nuestras empresas.

Y eneste sentido, jqué gran herramientainstitucional es la Fundacion Sadosky! Cuantos anos
nos llevé conformarla para articular y alinear al sistema cientifico y tecnoldgico de nuestro
pais con la industria TIC. Y también para despertar vocaciones. Ahora desde esta gran mesa
gue nos permite compartir recursos y proyectos, tenemos un gran resultado para mostrar-
le a la Sociedad como lo es el sistema GENis. Esta herramienta permitira darnos soberania
tecnoldgica en un tema tan trascendental como es la identificacion sin falsos positivos en |a
criminalistica, permitiendo demostrar y producir las pruebas en los casos penales de gran
sensibilidad social como lo son la desaparicion forzada de personas o los ataques contra la
integridad sexual.

Felicitamos desde CESSI a todos los que llevaron adelante este proyecto, y en particular a
todo el personal de la Fundacion Sadosky, por haber logrado este hito que pone de manifiesto
la relevanciay el enorme efecto de la concrecion efectiva del triangulo de Sabato.

Nuevamente, mantener la Fundacion Sadosky como politica de Estado, contribuira enorme-
mente a una Argentina digitalmente desarrollada. Desde CESSI mantendremos todos nues-
tros esfuerzos para contribuir a la Sociedad desde la institucion a la que tenemos el gran
orgullo de pertenecer.
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Anibal Carmona
Presidente de la Cdmara de la Industria Argentina del Software

La Fundacion Sadosky es una institucion orientada a promover la articulacion entre el sistema
cientifico - tecnolégicoy laestructura productiva en todo lo referido a las Tecnologias de la In-
formaciony la Comunicacion (T1C). Si bien nuestro nombre rinde homenaje a Don Manuel Sa-
dosky, pionero y visionario de la informatica en Argentinay en Latinoameérica, nuestra vision
también debe mucho a otro procer de nuestra historia cientifico-tecnologica, Jorge Sabato,
quien escribid “La interaccion necesaria entre el gobierno, la estructura productiva y la in-
fraestructura cientifico-tecnoldgica no se alcanza con la sola expresion de deseo, mediante un
decreto, sino que es consecuencia de un proceso socio-politico que se acelera en la medida
en que sus protagonistas vayan teniendo una mayor conciencia de su rol, posean intereses
comunes, definan objetivos comunes y se comuniquen en un lenguaje comun’.

Para honrar esa vision, a través de sus distintos mecanismos y programas, la Fundacion Sado-
sky trabajaenlaarticulacion entre el sistema cientifico-tecnoldgicoy la estructura productiva,
intentando generar un impacto positivo en la sociedad y en las posibilidades de desarrollo del
pais. Creemos que esa articulacion contribuirad tanto a generar mas y mejor ciencia, como a
fortalecer y potenciar la estructura productiva y de gobierno. Fue asi que cuando la Sociedad
Argentina de Genética Forense, el Consejo de Procuradores, Fiscales, Defensores y Asesores
Generales de la Republica Argentinay el Consejo Federal de Politica Criminal nos solicitaron,
en 2014, colaborar en el desarrollo de un sistema de almacenamiento y comparacion de per-
files genéticos con fines forenses, rapidamente nos hicimos cargo del proyecto entendiendo
que haciéndolo estdbamos dando un enorme paso en la direccion que nos marcamos, gen-
erando valor para todos los ambitos involucrados. Por un lado, ayudariamos a la pujante in-
dustria del software nacional y al sector académico a desarrollarse y mejorar sus capacidades
en un area de importancia estratégica presente y futura como la Bioinformatica, que segun
todas las proyecciones esta llamada a ser protagonista en los proximos anos. Al mismo tiempo
contribuiriamos con el Sistema Judicial Argentino brindandole una herramienta de primer
nivel, con todas las caracteristicas tecnoldgicas de avanzadas que permiten una mas eficiente
administracion de justicia.

El camino emprendido mostro ser complejoy lleno de obstaculos. Un analisis detallado y pre-
cisode las dificultades encontradas y de la forma en que fueron superadas no es materia para
este prologo. Mirando hacia atras, ya logramos lo que queriamos al comenzar: el producto
desarrollado tiene todas las caracteristicas deseables para un producto de avanzada en ese
sector: seguro, implementando las Ultimas tecnologias de la Genéticay la Ingenieria del Soft-
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ware, configurable y adaptable localmente, de cédigo abierto y plenamente auditable. Pero
no solamente eso. La inversion estatal derivo en una empresa que puso en juego sus capaci-
dades preexistentes y adquirid nuevas, en un mercado que se encuentra en condiciones de
proveer servicios de soporte y mantenimiento para los distintos clientes que incorporaran la
herramienta, en un érgano judicial que ahora tiene a su disposicion una de las herramientas
forenses mas avanzadas, dUctiles y eficaces para la administracion de Justicia, herramienta
que ademas puede ser utilizada en distintos niveles y jurisdicciones, e incluso exportada a
otros paisesy finalmente, en un conjunto de investigadores e instituciones cientificas prove-
nientes de varias disciplinas ademas de la Informatica que pudieron aportar sus conocimien-
tos paradesarrollar un producto tecnolégico concreto vy Util, y para mejorar sus posibilidades
de hacerlo en el futuro.

En resumen, hemos dado una muestra de Soberania Tecnolégica, en este caso al servicio de
un valor superior.

Esteban Feuerstein
Director Ejecutivo de la Fundacion Dr. Manuel Sadosky

En su ultima produccion, el reconocido historiador Yuval Harari nos ofrece un compendio
de 21 lecciones para el Siglo XXI. Todas ellas muy significativas, siendo la cuarta la que mejor
refleja el espiritu que dio vida al proyecto GENis en 2014. Esa leccion la resume Harari del
siguiente modo: “Quienes poseen los datos poseen el futuro”.

A simple vista, no pareciera un enunciado muy original. Ya en el siglo XVI, Bacon habia rum-
beado en el mismo sentido con su célebre: “scientia potestas est”. Luego Thomas Hobbes am-
pliaria el conceptoy se volveria lugar comun. Sin embargo, tiempo mediante y en paramos de
inteligencia artificial y biotecnologia, las connotaciones de esta particular leccion adquieren
su propia e inquietante entidad.

Dice Harari: “Si queremos evitar la concentracion de toda la riqueza y el Poder en manos de
una pequena elite, la clave es regular la propiedad de los datos. En tiempos antiguos, la tierra
erael bien mas importante del mundo, la politica era una lucha para controlar latierray evitar
que se concentrara demasiado en unas pocas manos, la sociedad se dividia en aristocratas y
plebeyos. En la época moderna, las maquinas y fabricas resultaron mas importantes que la
tierra, y las luchas politicas se centraron en controlar estos medios vitales de produccion. Si
demasiadas maquinas se concentraban enunas pocas manos, la sociedad se dividia en capital-
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istasy proletarios. En el siglo XXI, sin embargo, los datos eclipsaran a la tierra'y la maquinaria
como los bienes mas importantes, y la politica serd una lucha para controlar el flujo de datos.”
“La carrera por poseer los datos ya ha empezado, encabezada por gigantes como Google,
Facebook, Baidu y Tencent (...) A largo plazo, al unir suficientes datos y suficiente poder de
computo, los gigantes de los datos podrian acceder a los secretos mas profundos de la vida, y
después usar tal conocimiento no solo para elegir por nosotros o manipularnos, sino también
para reformular la vida organicay crear formas de vida inorganica”

‘A medida que cada vez mas y mas datos fluyan de nuestro cuerpo y cerebro a las maquinas
inteligentes a través de sensores biométricos, mas facil les resultara a las empresas vy a los
organismos gubernamentales conocernos, manipularnosy tomar decisiones en nuestro nom-
bre. Si queremos impedir que una reducida elite monopolice estos poderes cuasi-divinos y
evitar que la Humanidad se divida en castas biologicas, la pregunta clave es: ;quién posee los
datos? Los datos sobre mi ADN, mi cerebro y mi vida, ;sme pertenecen?, ;pertenecen al gobi-
erno?, ;aunaempresa?, ;al colectivo humano?”

Hay determinadas cuestiones en la esfera gubernamental que por sus implicancias de media-
noy largo plazo parala Sociedad exigen alzar la vista por encima del balance del proximo ejer-
cicio. Enlos que primalaestrategia sobre la tactica. Un nlicleo de asuntos que podrian parecer
“baratos” en el corto plazo pero que bien podrian transformarse en una condena dentro de
una década o una generacion. Como a la inversa, hay politicas que pueden percibirse “caras”
enloinmediato pero que alo largo de un tiempo se transformaran en la mejor inversion.

Si la Argentina es un pals que ya ha exportado varios reactores nucleares, que fabrica sus
propios radares y satélites, valiendose asi de un respetable margen de autodeterminacion en
este enrarecido escenario internacional, es porque algunos argentinos, antes que nosotros,
apostaron por el desarrollo de esas tecnologias. Personajes como Enrique Mosconi, José
Balseiro, Jorge Sabato, Manuel Sadosky, Teofilo Tabanera, entre otros, fueron en el siglo XX
hacedores y profetas del desarrollo nacional basado en la ciencia local. Con el peso de cada
palabra, Amilcar Herrera decia hace casi medio siglo que: “Renunciar a la creacion cientifica,
unade las manifestaciones basicas de la voluntad creadora de una sociedad, para convertirse
enmeros aprendices intelectuales de los paises adelantados, es renunciar ala posibilidad mis-
ma del desarrollo”.

No fue importando tecnologia que la Argentina llegd a ser el octavo pais en el mundo en co-
locar dos satélites geoestacionarios propios (ARSAT 1y 2) en una 6rbita a 30.000 km de la
tierra, garantizandose asi soberania en sus comunicaciones dentro de América del Sur.
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Pero bajemos verticalmente del espacio exterior y de los satélites a los laboratorios y la
genética. Del macrocosmos de las estrellas al microcosmos de las células.

En 2014, la Fundacion Dr. Manuel Sadosky lanzé junto con la Sociedad Argentina de Genéti-
ca Forense, el Consejo de Procuradores y Fiscales de la Republica Argentina y el Consejo
Federal de Politica Criminal, un proyecto para desarrollar un software que almacenara y
comparara perfiles genéticos hallados en escenas de crimen. Lo hizo en un contexto critico
enel que menos del 5% de los delitos denunciados en el pais terminan en condena. Y eso con-
tando que muchisimos delitos ni siquiera eran denunciados.

Desde entonces un grupo amplio de genetistas e informaticos trabajé durante 3 anos para
dar vida al Sistema GENIis, un software que buscaba integrar las bases de datos genéticos de
todos los poderes judiciales del pais, manteniendo la seguridad, privacidad y el control de una
informacion muy sensible. Al margen de una inversion superior a los 20 millones de pesos, el
aporte de especialistas del Instituto Leloir, del Banco Nacional de Datos Genéticos, la Uni-
versidad de Buenos Aires y otros centros, asi como la contribucion de una firma informatica
lider en el mercado local, el proyecto tuvo desde su origen una fuerte orientacion estratégica.
Significaba una apuesta fuerte por el desarrollo de |la bioinformatica argentina.

Alli donde algunos paises habian preferido la alternativa (mas comoda) de adoptar soluciones
enlatadas, el nuestro habfa decidido tener su propia herramienta, como lo habian hecho an-
tes Alemania, Austria, Francia, Paises Bajos, Reino Unido, entre otros. Nuestra decision fue
procurarnos la tranquilidad de conocer las entranas del sistema que suministraria el resulta-
do de las pericias genéticas al Poder Judicial. Con la posibilidad de mejorarlo conforme a las
definiciones de la normativa local y de nuestra comunidad de genetistas, eludiendo la depen-
dencia absoluta a estandares e insumos extranjeros.

Esoes GENis en lavision de la Fundacion Sadosky. Un decidido apoyo a la bioinformatica na-
cional y un aporte concreto desde la Ciencia al sistema de justicia penal. Para fines de 2018,
el Banco Nacional de Datos Genéticos y los drganos judiciales de 16 provincias argentinas
utilizaran GENis para gestionar sus bases de datos genéticas. Apostamos a que sea también
de utilidad a otros palises de la region y que juntos podamos enriquecerlo, impulsando la co-
operacion en la lucha contra el crimen transnacional.

Gustavo Sibilla
Coordinador General del Proyecto GENis
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1.Introduccién a GENis

GEN:is es un software de almacenamiento y comparacion de perfiles genéticos con fines
forenses, desarrollado por un consorcio de cientificos, tecnélogos y programadores de Ia
Republica Argentina. Para su construccion el equipo de desarrollo se orientd en especifica-
ciones técnicas suministradas por organismos judiciales del pais y en estandares y recomen-
daciones internacionales.

El origen de GENis se remonta a marzo de 2014, momento en que el Consejo de Procura-
dores, Fiscales, Defensores y Asesores Generales de la Republica Argentina, el Consejo Fed-
eral de Politica Criminal y la Sociedad Argentina de Genética Forense (SAGF) acudieron a la
Fundacién Sadosky en busqueda de apoyo para desarrollar una herramienta de utilidad para
la investigacion penal. Congruente con su proposito de promover proyectos de Investigacion
y desarrollo en el drea de las Tecnologias de la Informacion y la Comunicacion (T1Cs), la fun-
dacion accedio al requerimiento, convocando a los actores necesarios de las orbitas cienti-
fica, tecnoldgica y productiva, asumiendo su coordinacion y gestionando su financiamiento.

GENis fue asi concebido para explotar los beneficios combinados de la ciencia genética y del
poder de la informatica, procurando con tal sinergia una mayor efectividad de la justicia pe-
nal del pais. El cotejo centralizado de ADN hallado en diferentes escenas de crimenes habia
sido uno de los mayores aportes de la criminalistica en las Ultimas décadas. Por lo mismo, la
aspiracion de aprovechar el potencial de este recurso para la Republica Argentina aunado a
la oportunidad simultanea de impulsar la bioinformatica local, convencieron a la Fundacion
Sadosky de apostar por la iniciativa. Mas aln, considerando la capacidad cientifico-tecnologi-
canacional de primer orden en lamateriay recordando el antecedente senero que habia sido
el establecimiento del Banco Nacional de Datos Genéticos (BNDG) en la década de 1980.

Entre los atributos esenciales de GENis destaca su diseno basado en estandares internacio-
nalesy entecnologia de codigo abierto. Esta combinacion la hace una herramienta altamente
configurable, escalable y segura.

La Sociedad Argentina de Genética Forense (SAGF) y los referentes del sistema judicial esta-
blecierondeinicio que la arquitectura del sistema GENis debia respetar las recomendaciones
y estandares de la Sociedad Internacional de Genética Forense (ISFG), de la Red Europea de
Institutos de Ciencias Forenses (ENFSI), INTERPOL, entre otros referentes.

Segun la ISFG, la transparencia de los modelos de céalculo que subyacen a la herramienta
informatica es una condicion necesaria para favorecer su reproducibilidad independiente.
Este seria un atributo central para poner los resultados periciales a resguardo de presum-
ibles impugnaciones. Por eso, la Fundacion Sadosky hace publicos los modelos estadisticos
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de GENis. Por otro lado, la flexibilidad de la herramienta en la configuracion de categorias de
almacenamiento de perfiles genéticos, parametrizando reglas de admisibilidad y de busqueda
de coincidencias, permite que GENis cumpla con las recomendaciones de ENFSI.

Eneldesarrollo de GENis participaron investigadores del CONICET, de la Sociedad Argenti-
na de Genética Forense (SAGF), de la Universidad de Buenos Aires (UBA), de la Universidad
Nacional de la Plata (UNLP), de la Universidad Nacional de Rosario (UNR), Universidad Na-
cional de Quilmes (UNQ), del Instituto Leloir, de la Asociacion Argentina de Bioinformatica,
dela Corte de Justicia de la Provincia de Buenos Aires, de la empresa Baufest y otros centros
especializados. Asimismo, proveyeron una sustantiva contribucion un conjunto de laborato-
rios publicos dependientes de poderes judiciales y ministerios publicos que oficiaron como
instancias de testing de las sucesivas versiones de |la herramienta.

En noviembre de 2015, el Poder Judicial de la Provincia de Entre Rios decidio la primera
adopcion subnacional de GENis para la puesta en marcha de su Registro Provincial de Datos
Genéticos (RPDG).

Enmarzode 2016, la Fundacion Sadosky recibié un requerimiento del Banco Nacional de Da-
tos Genéticos (BNDG) para ampliar GENis sumandole un modulo de busquedas de personas
desaparecidas (MPI).

Dado su impacto social, GENis fue seleccionado en Septiembre de 2016 como uno de los
12 proyectos estratégicos del Plan Innovacion Colectiva, en un acto publico encabezado por
el Presidente de la Nacion y la Gobernadora de la Provincia de Buenos Aires, en la Estacion
Espacial Punta Indio.

Complementando las instancias propias de validacion y la suministrada por la Sociedad Ar-
gentina de Genética Forense (SAGF), la Fundacion Sadosky solicité ejercicios de testeo inde-
pendiente a tres instituciones académicas especializadas: a) El Servicio de Huellas Digitales
Genéticas (SHDG) dependiente de la Facultad de Farmaciay Bioguimica de la Universidad de
Buenos Aires (UBA); b) el Laboratorio de Fundamentos y Herramientas para la ingenieria de
software (LaFHIS) de la Facultad de Ciencias Exactas y Naturales (FCEyN) de la Universidad
de Buenos Aires (UBA); y c) el Laboratorio de Investigacion en Nuevas Tecnologias Informati-
cas de la Universidad Nacional de La Plata (UNLP). Todas estas instituciones condujeron y
aun conducen sus actividades de manera independiente y con consignas diferenciadas en
cada caso.

En Diciembre de 2017, finalmente, el Consejo de Procuradores, Fiscales, Defensores y Ase-
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sores Generales de la Republica Argentina, el Consejo Federal de Politica Criminal y la Socie-
dad Argentina de Genética Forense dieron por aprobado el desarrollo del software GENisy
convinieron con la Fundacion Sadosky un plan federal de implementacion.

Endiciembre de 2018, GENis se encuentra instalado en el Banco Nacional de Datos Genéti-
cos (BNDG) y en los laboratorios de genética forense de 16 provincias argentinas. El proyec-
to acumula una inversion aproximada de 20 millones de pesos, provistos por el Tesoro Na-
cional, haciendo de GENis el proyecto de desarrollo de mayor dimensién de la bioinforméatica
local.

El Sistema

GENis permite el ingreso de analisis genéticos autosomales STR’s, de cromosoma Y, de cro-
mosoma Xy de ADN mitocondrial.

Es un sistema altamente configurable en el que pueden definirse las categorias en las que se
incorporaran los perfiles y las reglas de busquedas de coincidencias.

Para la busqueda de coincidencias se implementan los algoritmos especificados por el “Eu-
ropean Network of Forensic Science Institutes” (ENFSI) y uno desarrollado por el Equipo de
Trabajo de GENis que permite identificar si un mismo perfil genético se encuentra en dos o
mas evidencias forenses de dos aportantes. Este Ultimo algoritmo permite detectar si un mis-
mo individuo ha participado en mas de un hecho aun cuando no se cuente con un sospechoso
0 una muestra de referencia para la comparacion, contribuyendo de este modo a la etapa de
investigacion de una o varias causas penales.

En cuanto a la valoracion estadistica de las coincidencias encontradas por los algoritmos de
busqueda, GENisimplementa calculadoras que ofrecen al usuario flexibilidad de parametros
segln los tipos de perfiles involucrados y seleccionar diferentes bases de frecuencias aléli-
cas.

GENis presenta un un muy alto nivel de seguridad, proveyendo un mecanismo de autenti-
cacion de doble factor, la generacion de roles de usuario y la auditabilidad completa de todas
las operaciones que se realizan en el sistema.

El presente manual describe las operaciones que pueden realizarse en cuanto a la operacion
de GENis de usuarios del sistema que pueden operar con perfiles genéticos y/o con sus datos
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vinculados, aceptacion de usuarios que han solicitado una cuenta, la configuracion de las cat-
egorias en las que se almacenaran los diferentes perfiles genéticos, la definicion de las reglas
de comparacion entre perfiles y la administracion de los roles.

' GENis fue disenado e implementado siguiendo las recomendaciones de ENFSI. Los algoritmos de matching,
por ejemplo, fueron disenados respetando la definicion de ENFSI: alta, media y baja exigencia. GENis permite
ademds el ingreso de perfiles Unicos, mezcla y de bajo nimero de copias de manera separada y con diferentes
exigencias de busqueda. conforme lo recomienda ENFSI. Adicionalmente implementa ademés “Near matches”
(coincidencias parciales) mediante la configuracién de tolerancia de mismatch.

2

Dicho registro habia sido aprobado en 2010 mediante la Ley Provincial N° 10.016.

Basado en regulacionesy Apoyado en herramientas ~ Construido con tecnologias
estandaresinternacionales y metodologias agiles innovadoras de cddigo abierto
. . . @
] SSerum o Sscala Gno
. Science Institutes wFSl i '
= y @ o @
= ick
INTERPOL -‘ @ JenklnS p W’
) rd _ . . [ElBootstrap
- ardy-Weinl iy H
] ~ NRC I{Ruomm:nduﬁonu @ GItI_Uh .
B NRC Il Recommendation 4.10 @ debian
[ -
Con el foco puesto . “AES “
en la seguridad Touchpoints OpenSSL (o 2568IT “*g"%g‘:‘&'
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2.1 Previo a solicitar una cuenta (Google Authenticator)

GENIis trabaja con un programa de autenticacion llamado Google Authenticator.

El Google Authenticator es un programa basado en autenticacion con contrasena de un solo
uso (OTP: One-Time Password), lo que implica un sistema de contrasefnas dindmicas, en con-
traste con las contrasenas estaticas, no son vulnerables, haciendo el sistema mas resistente
frente a ataques, ya que cada vez que cambia la contrasena, los intentos realizados anterior-
mente para romper la contrasena anterior son inutiles y hay que empezar de nuevo.

La contrasena consta de 6 digitos y se genera una nueva cada 30 segundos.

Paracomenzar autilizarlo, descargar el programa desde celular (dependiendo de cada version
puede variar el lugar donde se baje el programa).

Tener en cuenta que para poder utilizar este programa, la hora del celular debe estar sincron-
izada con la hora del servidor de GENis, sino la clave no va a ser reconocida. Configurar el
celular para que la sincronizacion sea automatica o si la sincronizacion es manual, validar que
el celular este con el horario que se muestra en la siguiente pagina:

https://24timezones.com/es_husohorario/buenos_aires_hora_actual.php
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2.2 Solicitar una cuenta

Antes de acceder a GENis, el usuario deberd solicitar la creacién de una cuenta con determi-
nados roles definidos por un administrador.

GENis provee un mecanismo de autenticacién de doble factor: el usuario debe introducir
ademas de su nombre de usuario y clave, el codigo token provisto por la aplicacion llamada
Google Authenticator (descripta en el capitulo anterior) .

Pantalla de acceso al GENis:

GENis

Nombre de Usuario

| 8 Nombre de Usuario I

El campo es requerido

Contrasena
| A~ Contrasefia I
El campo es requerido

Cddigo token de Google Authenticator

8 Codigo token de Google Authenticator ‘

Ingresar

Olvide mi contrasena

Solicitar unacuenta

Presionar en Solicitar una cuenta eingresar los datos para poder generar la solicitud del alta:

25
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Solicitud de nueva cuenta

Todos los campos con * son obligatorios.

Nombre * Apellido *
Juan Perez
Email * Nombre de Usuario GeneMapper *
jperez@gmail.com jperez
Teléfono * Teléfono movil o celular
456?89271 | Teléfono mévil o celular
Superusuario
Roles
Administrador

Administrativo

¢ Auditor
Contrasena* Confirmar contrasefna *

¢ * Acepto losterminosycondiciones

Los campos marcados en rojo con * (asterisco) son obligatorios. Hasta que no se completen todos los
campos obligatorios no se habilita el boton Solicitar alta.

Tener en cuenta las siguientes consideraciones:

e Elcampo Usuario GeneMapper, se utiliza parala carga masiva de andlisis y debe coin-
cidir conelcampo UD1 de latabla de exportacion a GENis que debe crearse en Gene-
Mapper (Ver seccion 11.2.1 Archivo de carga).

e Elrol predefinido de Superusuario debe asignarse a aquellos usuarios que tengan
permisos para trabajar sobre todos los perfiles genéticos de la instancia de GENis in-
dependi entemente de quién sea el usuario que los haya incorporado en el sistema.
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e Tenerencuentaque el rol que viene por defecto en la herramienta es solamente el rol
de administrador. Se podran creary configurar los roles que se consideren necesarios,
por ejemplo: Auditor, Técnico, Administrativo, etc.

Una vez completados todos los datos debe presionar Solicitar alta.

Solicitud de nueva cuenta

1 Seleccione un nombre de usuario para GENis

jperez jperez  ®perez]

Desde su smartphone, configure Google Authenticator. Para eso, scanee la siguiente
Z imagen

oingrese la siguiente clave brindada: TWZLKP&66YOYZ5452

Z. Ingrese el cédigo token informado por Google Authenticator en susmartphone

Confirmar solicitud

GENis le ofrecera nombres alternativos de usuario en base al nombre y apellido ingresados.
Seleccionar el de su preferenciay luego utilizando Google Authenticator escanee el codigo
ointroduzca la clave brindada. De ese modo obtendra un codigo de 6 digitos que debe ingre-
sar en el casillero “Codigo OTP” para proceder a confirmar la solicitud de alta de usuario.
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()
e ]

Solicitud de nuevacuenta

La solicitud ha sido correctamente enviada.
Para completar el alta de usuario un administrador de la instancia de GENis debera

aprobarla.

2.3 Activacién de una cuenta de usuario

El usuario administrador o quien tenga los permisos suficientes para aprobar el acceso a nue-
VoS usuarios, recibira en su bandeja de notificaciones una notificacion nueva de que tiene una
solicitud de usuario pendiente de aprobacion.

GENiS B perfies. FaMPUDVI & Coincdencias~ [~ Moritoreo~  §83 Configuracidn £ Q @ 8
< | Inbax
Tipe | Todos v Fecha asta Pendientes Marcados Limpiar

Fecha « Tipo Descripcidn Borrar seleccionados
| 2018-09-05 13:38:24 1 i 1 ? de b I

2018-08-14 14:20:30 Nuevo perfil para impartacian: Madre-M2é

2018-08-14 14:20:30 Cargamasiva Huevo perfil para importacién: Hijohut-M26

2018-08-14 14:20:30

Nusve perfil para importacidn: Hijo-M24

2018-08-14 14:20:30 [ Cargamasiva Nuevo perfil para importacién: Padre-M26

Hacer click sobre la notificacion o ir al ment Configuracion/Seguridad/Usuarios, para ac-
ceder al usuario pendiente de activacion:

GENE ~ @B reties. aBaMruovi  § Comcidencias- [ Monitorea= {83 Configuracicn 2 Q @& &
| Usuarios
Hombre deusaria Homrre Apalide Emad Estade Edicidn
ahierro Aleancea Herre ahejandroheerr o@gmad com [
t-genetist Genetists Test A Count ta-genetist@pdp- test pg boc s G
tst-admintist Genetista 3 Testiccount tst-adminbst@pdg-testipdg bocal ALl v G
perez| Juan Perez iperer@gmail com [ Pendiente de Activaciin ] =
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El usuario administrador debera verificar que el usuario solicitante es el que realmente reali-

za la solicitud y que los permisos solicitados sean correctos.

Previo ala aprobacion, el administrador podra comprobar y modificar los roles solicitados, de
ser necesario, presionando en el icono de edicion &

El administrador puede modificar los datos y/o roles asignados al usuario y guardar los cam-

bios.

Para dar el alta efectiva del usuario en GENis, modificar el estado del usuario a Activo.

GENis & perfies.  sZampuovi § Coincidencias - ﬁMom(men- {%Connguuauo:\

& Q

< | Usuarios

Nombre de usuario

ahierra

tst-genetist

tst-admintist

perez

Hombre

Alejandro

Genetista

Genetistad

Juan

Apellide
Hierro
Test Account

Test Account

Perez

Email

alejandrohierro@gmail.com

tat-genetit@pdg-test pdg local

tst-admintist@pdg-test pdg local

iperez@gmail com

2.4 Blanqueo de contrasefia

Estado

Edicidn

Qe e

Para que unusuario pueda realizar el blanqueo de contrasena, el usuario administrador debe
cambiar el Estado del usuario solicitante a Pendiente de reset. Si el usuario no se encuentra
en este estado, no podra blanquear la contrasena:

GENis 8 Perfiles~ 58 MPI/DVI E Coincidencias - IE Manitoreo~ {é}(ﬁoﬂﬁgura(ién

L4 | Usuarios

Mombre de usuario
ahierro
tst-genetist

tst-admintist

perezj

Una vez que el usuario esta en el estado Pendiente de reset, ingresar a la opciéon Olvide mi

Nombre

Alejandro

Genetista

Genetista 3

Juan

Apellido

Hierro

Test Account

Test Account

Perez

Email

alejandrohierro@gmail.com

tst-genetist@pdg-test pdg hocal

tst-admintist@pdg-test pdg local

iperez@gmail.com

contrasena/TOTP vy podra realizar el blanqueo:

Estado

29
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Solicitud de blanqueo de contrasefia

Todos los campos con *son obligatorios.
Nombre de Usuario *

perezj

Nueva contrasefia*

Confirmar nuevacontraseda*

Solicitar blanqueo de contrasefia

Se le genera una nueva clave brindada:

Solicitud de nueva cuenta

Desde su smartphone, configure Google Authenticator. Para eso, scanee la siguiente imagen

o ingrese la siguiente clave brindada: ORN3T45VLMXUWYHX

Ingrese el codigo token informado por Google Authenticator en su smartphone

031065 ‘

Confirmar solicitud

Unavez ingresado el nuevo codigo TOTP, aparece un mensaje de confirmacion del blanquero
de contrasena:

Solicitud de cambio de contrasefiay TOTP

La solicitud ha sido correctamente enviada.

Para completar la solicitud un administrador de la instancia de GENis debera aprobarla.
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Para poder finalizar el blanqueo de contrasena, al usuario administrador le llega una notifi-
cacion de que tiene un usuario pendiente de aprobacion. El usuario administrador debe cam-
biar el estado del usuario de Pendiente de aprobacién al estado Activo.

Sino se realiza este cambio de estado, el usuario solicitante no podra acceder a GENis.

Siempre que se realice un blanqueo de contrasena, el sistema asigna un nuevo codigo QR
para la generacion del TOTP.

2.9 Bloqueo de acceso a una cuenta de usuario

Un usuario con permisos de administrador podra bloquear el acceso de un usuario accedien-
do al menu Configuracion/Usuarios y seleccionando el estado Bloqueado:

GEN'S @ Perfiles - nEn MPL/DVI § Coincidencias - Monitoreo - {‘é}‘ Configuracidn B O\ ‘ !
(4 | Usuarios
Mombre de usuario Nombre Apellido Email Estado Edicidn

ahierro Alejandro Hierro alejandrohierro@gmail com Activ v G
tst-genetist Genetista Test Account tst-genetist@pdg-test pdg local Act L3

tst-admintist Genetista 3 Test Account tst-admintist@pdg-test pdg local

gen_julia_appn Mame_Gen_hulia Gen_lulia_App Gen_lulia@gmail com

u_clerkn Name_U_Admito U_Clerk U_Clerkiggmail.com

@ @ @ @ @

goldinl Leandra Goldin Igoldin@baufest com Active v

El blogueo de un usuario se realiza cuando se detecta un mal uso de la aplicacion, por ejemp-
lo, se detectan varios intentos fallidos de acceso al sistema en menos de cinco minutos.
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2 6 Desactivar una cuenta de usuario

Para desactivar una cuenta de usuario, acceder al ment Configuraciéon/Seguridad/Usuarios
y seleccionar el estado Inactivo:

: = . zjv
GENis & refies- aFampiovi § Coincidencias = ﬂﬂ Monitoreo {%Conﬁgumm = Q) (@& 8 perei
<] Usuarios
Mombre de usuario Nombre Apellido Email Estado Edicidn
ashierra Alejandro Hierra alejandrohierro@gmail com v | G
tst-penetist Genetista Test Account tst-genetist@pdg-test pdg local G
= : : k. :
tst-admintist Genetista3 Test Accoun t tst-admintist@pdg-test pdg local de reset (]
idr
gen_julia_appn Hame_Gen_Julia Gen_ulia_app Gen_Julix@gmail com v G

La inactivacion de un usuario es una accion planificada, la cual se realiza por un periodo deter-
minado, por ejemplo, el usuario se va de vacaciones, y entonces se lo inactiva para que en ese
periodo queda inhabilitado el acceso al sistema.

2.7 Inicio de sesion

Una vez que un administrador haya aceptado la solicitud, el usuario estara en condiciones de
acceder al GENis completando los datos en la pantalla de inicio de sesion:
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GENis

Nombrede Usuario

‘ 8 perezj ‘

Contrasena

Cddigo token de Google Authenticator
1 & 579338 |

Ingresar

Olvidé mi contrasefia

Solicitar unacuenta

El menu del GENis se adapta a los permisos que posee el usuario que accede. Sobre la dere-
cha se observa el panel de notificaciones:

GENiS ~ $perfies- aBaMPOVI § Coinci = E i {'é}r 15 2 g«' @: & periv
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7 Indicalas notificaciones pendientes (Ver detalle de las notificaciones en la secciéon 18.
Notificaciones).

2 Indicador de busquedas de coincidencias en proceso

Indicador de busqueda de personas en proceso

Permite bajarme el Manual de Usuario a la PC

Presenta ayuda en pantalla

Informacion del sistema:

Usuario actualmente logueado

GENis
baufest JADOSKY

Cerrar

8 perez) v .
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2 Roles

GEN:is provee la posibilidad de generar roles que son luego asignados alos usuarios y definen
las operaciones que los mismos pueden realizar sobre el sistema.

Para acceder a la configuracion de roles, seleccionar en el ment Configuracion /Seguridad/
Roles

GENis & reries- sZaMPUDVI  § Coincidencias - Mom'tu(eo- §8% Configuracién £ Q @
€|  Configuraciones
EE Categorias 5= Parimetros estadisticos 4 Catiloges
Categorias Frecuencias Alélicas Laboratorios
Kits Modelos Mutacionales Genetistas
Marcadores Tipo de Material Bioldgico
Mativos
53 Interconexin de Instancias [©) Seguridad
Instancia Superior Usuarios

A la izquierda se tienen los roles configurados en GENis vy a la derecha los permisos que se
pueden otorgar al rol:

GEN[S &8 perfies~  gFaMPUDVI  § Coincidencias~ Mmiloreo. @}Cmﬁgumm = @ @& & pererj >

<1 Rdes

Administradar

Adimankstrativo ”
Genetista i
#  Actuslizar marcadores Actualizar marcadores L]
Audita Id
®  Adminstracién dedatos demuestra Creacitny modifcacidn de losdatos de muestra o
Pedigree #
®  Adminstracionde escenarios Creaciony administracian de escenarios de ealculo LRMix o
TS o
®  Administraciénde perfiles Administracion de perfiles genticos L]
- L]
#  Agregarmarcadores sueltos Agregar marcadares sueltos manualmente a un perfil o
#  Aprobar perfles de instancias inferiores Aprobar perfiles de mstancias inferiores o

Tildandola @ ladel permiso, el mismo queda activo para ese rol.

El icono muestra una breve descripcion del permiso.
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3.1 Agregar un rol

Para agregar un nuevo rol presionar en el botén Agregar rol en la parte de laizquierday asig-
nar al mismo un ID y un nombre.

El 1D debe contener al menos 4 caracteres, no debe contener espacios ni acentos:

Nuevo rol
Id | ngrese identificador Unico
Nombre | ngrese nombre dnico

X Cerrar

A cada rol se le asignan una serie de permisos que a su vez agrupan un conjunto de opera-
ciones que estaran habilitadas para el o los usuarios a los que se les asigne ese rol (ver proxi-
ma seccién: Configuracion de roles).

3.2 Configuracién de roles

Enel menu deladerecha se encuentran los nombres de los permisos que pueden asignarse al
rol, una breve descripcion de los mismos y presionando en el botéon de informacion se accede
al detalle de las operaciones que se pueden realizarse cuando se asigna ese permiso al rol:

P = . : .
@ GENis B perties- B2 MPUDVI § Coincidencias - | Monitoreo - {E:}Ccnﬂgumccn = Q) (& 8 peresi
€| Roles
Administrador
Administrativo ’
Descripeion
Sanatals " Alta de escenarios
¥  Actualizar marcadares Actualizz Baja de escenarios o
Auditor I Célculo de cormeccion par N
B Administracian de datos demuestra Creacidn Lectura de bases de frecuencias alélicas L]
Lectura de coincidencias
@  Administracién de escenarios Creacidn Lecturi de escendrios o
Lectua de grupos y categorias
#  Administracin demodels de mutsciones. Administ Lectura de laboratorios [ ]
Lectura de los datos de la musstra
®  Administracion deperfiles Adeinist Lectura de perfiles genéticos [i]
Modificacion de escenarios
#  Administracidn interconexion deinstancias Addeninist VRNIACION 48 Sbcanenon L]
#  Agregar marcadores suehas Agregar marcadores sueltos manualenente aun perfil e
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2.2 Modificar o Eliminar un rol

Para modificar el nombre o eliminar un rol de GENis presionar en

P
GENis & rerfies-  sBzMpiDVI
< | Roles
Administrador ra
Modificar rol
Id | admin ‘
Nombre | Administrador ‘

Tener en cuenta que para poder eliminar un rol no debe tener ninglin usuario asociado, sino
no se va a poder eliminar y aparece el siguiente mensaje de error:

Haocurrido un error: E0654: Existen usuarios asociados al rol.

38



04 LABORATORIOS




Manual del usuario / Version 1.4

:::9 GENis

[ Laboratorios

Una instancia de GENis (instalacion determinada del sistema) puede incorporar perfiles
genéticos provenientes de diferentes laboratorios. Para ello deben darse de alta accediendo
al menu Configuracion/Laboratorios. En |a solapa Nuevo Laboratorio pueden incorporarse
todos los datos del mismo:

@GENB BB Perties~ SFaMPIDVI  § Concdercias [ Moritoreow 53 Contguracién = Q@ S pesic

< | Configuraciones

B Categorias 2= Packmetros estadisticos

42, Interconexiin de Instancias () Seguridad
Instancia Superiar
cles
@GENiS Drertier~ gBaMATV § Coincidercian = Emﬁ:mvnv 5% Contguracién = @) (& 8 i
€| Latoratorios

Datos Libaratario
Cadige”
Hombrs*
[
Teletona”
Ema®
ke Prosincis
Oupcinnes Extadtices
Brepin® o

El codigo es un identificador Unico para cada laboratorio que servira para generar en GENis
los codigos de los perfiles genéticos internos, garantizando su unicidad.
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El codigo es un identificador Unico para cada laboratorio que servira para generar en GENis los

codigos de los perfiles genéticos internos, garantizando su unicidad.

Para cada laboratorio deben definirse los parametros de Drop-iny Drop-out que se utilizaran luego

para los calculos de LR por default.

0 GENE  $Bpeies- aFaMprovi  § Coincidenciss - _:": Monitorea= 3 Confgurackdn = Q

€|  Laboratorios

En la solapa Laboratorios se accede al listado de laboratorios existentes:

0 GENis @ reties- sBaMruovi  § Coincidencias» '_::' Monitorea £ Configuracicn = @ @& & perci
¢ | Laboratorios

Mombre Codign  Pais Provincia Domicilic Teletona Email Modificar
SECEGRIN SECE  Argentina SantaFe Goemes 3450 3543424358450  bioquimica@santafe conicet gov.ar [£]
1ACA Labaratorios IACA  Argentina Buenas Aires SanMartin 8 542914399949 agentiligiaca.com.ar G
Laboratorio identificacion Genética  IMBICE  Argentina Buenos Aires Av526e/10y11 5402214210112 Widalriojag@imbice org ar G
Servicio de Huellss Digitsdes Gendticas ~ SHDG  Argenting  Ciudad Autcnoma de Buenos Aires Jinin 563 541149648281 shdg@rtyb uba.ar G
Laboratorio de Genética Forense HIBA  Argentina  Ciudad AutdnomadeBuencs Aires  Potos 4240 54114939000 julian.larriba@hiba.crg ar £]

Para cambiar datos de los laboratorios, presionar el boton Modificar G V guardar los
cambios presionando en Guardar:
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LABORATORIO: SERVICIO DE HUELLAS
DIGITALES GENETICAS

Datos Laboratorio
Codigo*
SHDG |

Nombre*

Servicio de Huellas Digitales Genéticas |

Domicilio *
Junin 965 |

Telefono *
541149648281 |

Email *
shdg@ffyb.uba.ar |

Pais * Provincia *
Argentina '% Ciudad Auténoma de Buenc v |
Opciones Estadisticas
Dropin* Drop Out *
0 0 |

Manual del usuario / Version 1.4
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5 Genetistas

Cuando enunainstancia de GENis se pueden dar de alta perfiles provenientes de otros labo-
ratorios, puede especificarse también quién es el genetista responsable del perfil aincorporar
perteneciente a ese laboratorio. Esos genetistas no son usuarios de GENis, por lo que para, en
caso de ser necesario, otro usuario pueda contactar al responsable de perfil genético ingresa-
do, es de utilidad ingresar sus datos.

Para dar de alta los datos de genetistas que envian perfiles genéticos desde laboratorios que
no cuentan con una instancia de GENis, ingresar al ment Configuraciéon/Genetistas y com-
pletar los campos en la solapa Nuevo Genetista:

@GEN'IS B parfies - STaMPUDVI B Coincidoncias - F_Mnn(rnn- {B% Configuracian = Q @ & pereiv
¢ | Confguraciomss

gg Categorias 25 Pardmetros estadisticos ﬁ Catibogos

ha, Interconexidn de Instancias [Z) Seguridad

GENiS B perties - aFaMPUDVI  § Coincidencias = ]ijuarw. 8% Configuraciéa = @ (& B ki =

€| Genetistas

Teletona *
555-5555

Laboratorio®

Limpiar

44



. GEN

Una vez ingresados los datos, presionar en Guardar.

Para ver los datos de los genetistas de cada laboratorio definido en GENis, ir a la solapa Ge-
netistas y seleccionar el laboratorio correspondiente:

GENE igh Perfiles g3, Pedigri B Carga Masiva~ &) Auditoriav & Coincidencias» ¥ Configusacion « = @ @ @ minbe v

Genetistas

Laboratorio

IACA Laboratorios

Nombre y Apellido Laboratorio Email Telefono Modificar
Aracell Ocampo IACA accampo@example.com 12345678 G
Claudia Garcia IACA claudia garcia@iaca com 555-5555 G

Desde alli se pueden modificar los datos pero no se permite su baja dado que pueden ex-
istir perfiles genéticos que fueron incorporados al GENis y por los que fueron designados
responsables.

Para modificar los datos de un genetista presionar en G
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GENETISTA: CLAUDIA GARCIA

Nombre (%)

Claudia

Apeliido (%)

Garcia

Email (7

claudia.garcia@iaca.com

Telefono (%)

555-5555

Laboratorio (%)

IACA Laboratorios

Una vez modificados los datos necesarios, presionar en Guardar.
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6 Tipos de materiales biologicos

Cuando se crea un perfilen GENis, uno de los datos a completar es el tipo de material biologi-
co del que proviene la muestra. Desde el menl Configuraciéon/Tipo de Material Biolégico
un administrador podra crear, modificar y eliminar elementos del listado:

GENiS ~ @Breries- oFaMpovi § Coincidencias~  [7] Monitoreo~ 33 Confiuracien = @ @ & poresi -
¢ |  Conhguraciones
;g Categorias 25 Parimetros estadisticos g Catilogos

Categorias
Kits

Marcadores

22 Interconexién de Instancias

nstancia Superior

Frecuencias Alélicas Laboratorios

Modelos Mutacionales Genetistas

aterial Bloldgico

[©) Seguridad
Usuarios

Rale:

GENES (@)Per‘ﬁles- ﬂ%ﬁMPlfDV| § Coincidencias - Moni‘toreo- {é}Conﬁguracidn

<l

Piel

Saliva

Diente

Hueso

Tipo de Material Bioldgico

Semen
’
’

Sangre

S

R S

Agregar material biologico

Para agregar un nuevo tipo de material bioldgico que estara disponible para el alta de perfiles-
genéticos presionar en el boton Agregar material biolégico:
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Nuevo Tipo de Material Biolégico

Nombre ngrese nombre tinic

Descripcion

X Cerrar [ )

Ingresar como campos obligatorios un identificador Unico y un nombre que sera el que se
visualizard en la lista desplegable de Tipo Material Biolégico en los Datos de la Muestra al
momento de dar de alta los metadatos de un nuevo perfil.

Para editar un tipo de material biologico existente, debe presionar # :

Modificar Tipo de Material Biolégico

Id SANGRE
Nombre Sangre
Descripcion

Se puede modificar el nombre, la descripcion o eliminar el tipo de material bioldgico presion-
ando en el botén Eliminar.
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Categorias

Todos los perfiles genéticos que se incorporan en GENis deben pertenecer a una categoria.
La definicién y administracion de las categorias son fundamentales para el funcionamiento
del sistema. En ellas se definen: parametros de admisibilidad de perfiles genéticos, reglas de
asociacion, reglas de busquedas y una lista de alias posibles para la carga masiva en el caso de
venir dada la categoria en el archivo correspondiente en el campo Specimen Category.

Previo al uso del GENis, es indispensable que la comunidad de expertos decidan cémo deben
definirse las categorias y las reglas de busqueda, dado que cuando se repliquen perfiles entre
diferentes instancias serd recomendable que las mismas reglas apliquen a todas ellas.

Como veremos mas adelante, por cuestiones de ldgica de funcionamiento del GENis es siem-
pre necesario especificar sienuna categoria se almacenaran perfiles provenientes de individ-
uos de referencia (muestras indubitadas) o de evidencias forenses.

Paraunamayor claridad y facilidad en la administracion de las categorias, las mismas se crean
perteneciendo a grupos. Por ejemplo, puede definirse un grupo llamado “Muestras de refer-
enciaindubitadas” enel que se incorporaran las categorias que almacenaran perfiles proveni-
entes de muestras de referencia; y otro grupo llamado “Evidencias” en el que se incorporaran
las categorias que poseeran perfiles genéticos provenientes de evidencias obtenidas de es-
cenas del hecho.

Nota: Tener en cuenta que para las agrupaciones MPI/DVI no se pueden agregar, borrar ni
editar categorias ni grupos (Ver detalle en la seccién siguiente)

Para acceder a la administracion de las categorias seleccionar en el ment Configuracion/
Categorias:

-
0o

@GENE B perties. STAMPUDVI  § Coicidencias+ || Moritores~ 8% Configuracion = Q

€| Configuraciones

B Categorias 2= Parimetros estadisticos A Catilogos

|,=\ Interconexidn de Irstancias [_f: Seguridad
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Definicion de Categorias y Subcategorias

Para los médulos de busqueda de personas (MPIly DVI), se definieron categorias fijas que no
se pueden eliminar ni modificar. Estas categorias son las siguientes:

MPI

O TWD R

Qoo e

DVI

Q0T LR

Muestras Ante Mortem (AM)

Persona que busca conocer su identidad bioldgica. (Individuo INNV)
Individuos de Referencia (IR): Pariente/s de la/s personas desaparecidas.
Elementos Personales de la persona desaparecida (ER).

Muestras Post Mortem (PM)

Elementos Personales hallados de |a persona desaparecida (ENN).
Restos Bioldgicos no identificados (RNN).

Personas fallecidas no identificadas (INN).

Personas fallecidas cuya identidad quiere analizarse (PFNI).

Muestras Ante Mortem (AM)
Individuos de Referencia (IR): Pariente/s de la/s personas buscadas. En esta categoria
ingresan los perfiles que seran asociados luego a un pedigri (IR_DVI).

Muestras Post Mortem (PM)

Elementos Personales hallados de la persona desaparecida (ENN_DVI).
Restos Biologicos no identificados (RNN_DV1).

Personas fallecidas no identificadas (INN_DVI).

Personas fallecidas cuya identidad quiere analizarse (PFNI_DVI).

Validaciones a tener en cuenta:

Para las agrupaciones MPI/DVI:

No se pueden agregar nuevas categorias.

No se pueden borrar ni editar categorias ni grupos.

Solo se pueden modificar los parametros de las reglas de alta de anélisis.

No se pueden agregar nuevas reglas de busqueda ni modificar las existentes.
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Para la agrupacion Forense:

e Sepueden crear nuUevos grupos.
e Se pueden agregar nuevas categorias

e Sepueden editar grupos y categorias (se pueden modificar todas las solapas)
e Enlasolapa Reglas de Busqueda solo me permite agregar categorias perteneciente

al grupo Forense.

GENIis

Cuando se ingresa un perfil a la base, para correr el match, primero se verifica el agrupa-

dor de categorias al que pertenece la categoria:

e Siesun perfil conuna categoria perteneciente al agrupador Forense, solo se corre el

match con las categorias de Forense.

e Siesun perfil con una categoria perteneciente al agrupador MPI, solo corre el match

con las categorias de MPI, es decir, busca contra todos los pedigris activos de MPI.

e Siesunperfil conunacategoria perteneciente al agrupador DVI, no se lanzara ninguna
busqueda, es decir, esta busqueda se lanza al activar los pedigris dentro del caso con

los perfiles del caso.

/.2 Creaciony edicion de grupos de categorias

Forense

Ingresando en el menu Configuracién/Categorias, presionar el boton Agregar Grupo en el
menu de laizquierda, para definir una agrupacion de categorias:

* GENis T, Perfles+  5Bg MPI/DVI Coincklencias= |} Monitorea~| 03 Configuracidn
T

= Q

& pereziv

< Grupos ¥ categorias

Alsas.
# individuo Mo Identificado v

© Agregar categoria

F

Muestra Hr

CROMOSOMA X

# Muestradereferenciaindubitads ¥

Cantidad minima de marcadores con alelos.

Cantid

Cantidad mixima de alelos por marcador

Habilitar ingreso de dates filiatorios
¥ Réplicacontrainstanciss superiores

# Admitecarga manual

CROMOSOMA ¥
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Tener en cuenta que solo se podran agregar grupos para la categoria Forense.
Presionar Agregar v se observa el grupo creado:

MNuevo grupo

Id | EVIDENCIA |

Nombre | Evidencia Forense |
Descripcién
£
® Cerrar Agregar
5 T —
GENiS B rerties- sFampuovi & Coincidencias-  [=] Monitoreo» 4§53 Configuracicn =2 Q @
€|  Gruposycategorias
it
Allas - -
# individuo No Identificade - s Habilitar ingreso de datos flistorios
JE—
# Réplica contrainstanciss superiores
O Agregar categoria
# Admite cargamanual
AUTOSOMAL CcROMOSOMA X cn v MITOCONDRIAL
ST P i
| e > I Alta de Analis
S Cantidad minima de marc adores con selos =

Cantidad maima de alelos por marcador 71

Para editar los datos del grupo presionar en # y desde alli sera posible modificar cualquiera
de los campos disponibles o eliminar la agrupacion en el caso de que no existan categorias
asociadas.
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/.3 Creacién de una nueva categoria

GEN!is

Para crear una nueva categoria, seleccionar Agregar Categoria del menu de la izquierda:

GENlS @Fem\es- EEEMPI!DW § Coincidencias » ]i Monitoreo ﬁ%}cannsumc\m

Q
®
e

€|  Gruposycategorias

b e
Alias
# Individuo Mo Identificado »
# Evidenciatorence -
0 Agregar categoria
SETESER CROMOSOMA X
# Mhiatradarad : 3

Agregar grupo

Cantidad minima d o Jedos

Cantidad maxima de marcadores con trisomias

Cantidad mébxima de slelos por marcador

Habilitar ingreso de datos flistarios
# Riplica contrainstancias superiores

% Admite carga manual

CROMOSOMA ¥ MITOCONDRIAL

Enelcampo Id, ingresar un identificador Unico de la categoria que no puede contener espa-
cios ni caracteres especiales como ser acentos, comillas, etc.

Ingresar luego el nombre de la categoriay opcionalmente una descripcion. Finalmente se

define si en la categoria que se esta creando se almacenaran perfiles genéticos provenientes

de muestras de referencia o de evidencias forenses.
Ejemplo:

Nueva categoria

id UNICO
Mombre Aportante inico
Descripcidn

. Evidencia
Referencia

% Cerrar
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) GENiis

Al presionar Agregar se accede a la pantalla de configuracion de todas las opciones de la

categoria.

e GENis &8, perfies - 5BaMPIDVI § Coincidencias E Monitoreo- {S_,}(.arﬁguraclun = Q
< Grupes y categorias

# individuo Mo dentificada > o= Habilitar ingreso de datos fillatorios

¢ Réplica contrainstancias superiares
# EvidenciaForense v

* Admite carga manual

© Agregas categoria
CROMOSOMA X CROMOSOMA ¥ MITOCONDRIAL

Evidencia s

Evidencia Asociadaa Victima ’ Cantidad minima de marcadores con abelos

Apartaniem wiltiphes s80s ek  Vicums Cantidad mixima de marcadores con trisomias

Perfiles obtenidas de Elementos Personales
‘as0ciados 3 individuos Cantidad maxima de alelos por marcador

Una vez agregada la evidencia se procede a su configuracion:

e Alias: corresponde al cddigo del Genmapper. El alias puede contener espacios y co-
mas. Luego de ingresarlo, seleccionar enter o tab. Para borrarlo usar el teclado o la
x. No se admite alias repetidos, es decir, si el alias esta utilizado por otra categoria no
podra tener un alias duplicado.

Se podran habilitar los siguientes casilleros:

e Habilitaringreso de datos filiatorios: debe chequearse el casillero si parala categoria
se pueden ingresan los datos de la persona de la cual se tomd la muestra de referencia.

e Réplica contra instancias superiores: debe chequearse el casillero si la instancia de
GENis se encuentra conectada a una instancia superior, y en dicho caso los perfiles
deben ser transferidos en busqueda de coincidencia con otros provenientes de otras
instancias/laboratorios.

e Admite carga manual: permitir realizar carga manual de perfiles con esta categoria.

7.3.1 Altade andlisis

En esta solapa se establecen los criterios de admisibilidad de los perfiles que podran ser in-
corporados a la categoria:
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e Cantidad minima de marcadores con alelos: por default observamos el valor K que
se corresponde con la cantidad de marcadores que provea el kit con el que se haya
procesado la muestra. Puede definirse una formula tomando K como referencia, por
ejemplo: K/2. Esto indicara que al menos la mitad (o el redondeo superior) de los mar-
cadores que provee el kit con el que se haya procesado la muestra debe contener va-

lores alélicos.

e Cantidad maxima de marcadores con trisomias: para las muestras de referencia,
especifica la cantidad de marcadores que pueden contener mas de dos alelos. Para las
evidencias se utiliza para inferir la cantidad de aportantes a la muestra.

e Cantidad maxima de alelos por marcador: para el caso de las categorias del tipo Ev-
idencia, indica la cantidad de alelos que puedo tener como maximo en cada marcador.

/.3.2 Asociacion de perfiles

Estasolapa se encuentra disponible solamente para las categorias definidas como evidencias
y permite seleccionar la otra categoria a la cual deberan asociarse los perfiles de aportantes
multiples. Su utilidad radica en permitir asociar los perfiles de referencia de las victimas a las
evidencias optimizando de este modo las busquedas de coincidencias:

GENis &3 Perfies - 5= MPI/DVI § Coincidencias = E|Muniloreav {é}i:unﬁgurac.an

it | Grupos y categorias

T e e

Alias
# Individuo No Identificado >

orensic x Jf Unknown x |
rese un alia

# EvidenciaForense v

© Agregar categoria

Aportante inico F 4

Categoria

Habilitar ingreso de datos filiatorios
# Réplicacontrainstancias superiores

# Admite carga manual

CROMOSOMA Y MITOCONDRIAL

Marcadores No Coincidentes Tolerados

57

Manual del usuario / Version 1.4



Manual del usuario / Version 1.4

Debe seleccionarse la categoria correspondiente y la cantidad maxima de marcadores no co-
incidentes entre la evidenciay el perfil de referencia para tolerar posibles drop-ins, drop-outs
o alelos nulos.

Para efectivizar el alta, debe presionarse el botén  * vy luego Guardar.

Reglas de busqueda

En esta solapa deben configurarse las reglas de blsqueda de coincidencias entre perfiles in-
corporados a la categoria.

En Categoria se selecciona la categoria contra la cual se lanzara una busqueda de coinciden-
cias cadavez que se incorpore un nuevo perfil a la categoria que se esta configurando.

En Exigencia, si se selecciona Mezcla Mezcla no se establece la exigencia dado que esté
disenado para ejecutarse entre perfiles provenientes de evidencias forenses de dos apor-
tantes. Las otras opciones a seleccionarse correspondiente a la exigencia son: alta, media o
baja.

En Cantidad minima de coincidencias, se establece la cantidad minima de marcadores
genéticos que deben coincidir en los valores de los alelos de acuerdo al nivel de exigencia
seleccionado.

La Cantidad maxima de marcadores no coincidentes, especifica la cantidad maxima de
marcadores en los que no existe coincidencia de los valores de los alelos segun la exigencia
seleccionada. Tiene especial importancia para establecer la tolerancia de discrepancias que
ocurran por drop-in, drop out o alelos nulos.

Considerar para correccion por N: si esta opcién no se encuentra tildada, habilita el campo
Cantidad de Individuos en la poblacion de interés, en el resultado de un escenario.

Para el alta efectiva de laregla, presionar el boton  * vy luego Guardar todo.

Vemos a continuacion un ejemplo de reglas de busqueda establecidas para la categoria Evi-
dencia Forense Asociada a Victima:
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GENis @ perfies~ aBaMPUDVI  § Coincdencias» Ijmmm.

8% Contguracién = @ @

Las reglas de busqueda son bidireccionales, es decir que al darse de alta una regla de una
categoria contra otra, esa regla se vera luego en la segunda contra la primera con los mismos

parametros.

€|  Gruposycategarias

Evidenciaforence / Evidencia

# indiduc No dentifcada > m::”___ g
# Evidenciatorence. ~
O ngregar catearia
Evidencis -
# Musstra derstersnciaindubitads 3
Categoria

Individuo Imputado
# Musstras Ante Martem >
Evidercia Foremse / Evidencia
Asociadaa victima
# Musstras Post Mortem >
Evidenia Forense / Evidencia

Puestra de referencia indubitada

Mabilitar ingreso de datos fllatarios
- Rbplcscontrs mstuncias superiares

# Admite cargs manual

cRoMOsOMA X cRomosouA ¥ MTOCONDRIAL
T
. Cont.minimade  CitTUNMOde Comidersrpars  Matificar
e=nclh coincidencias brrryeirnny cormeccionports  Coinckdencias
cainsidantes
Media v|| 8 3 L4
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8 Kits

Cada perfil genético se obtiene a partir de la utilizacion de uno o mas kits. Cada kit posee un
conjunto de marcadores o sistemas.

Para agregar un nuevo Kit voy al menu Configuracién/Kits.

La primera solapa permite agregar Kits y la segunda solapa muestra los Kits existentes. Los
campos que contienen asterisco (*) son mandatorios.

GEN|S @Porﬁl@:- 523 MPI/DVI § Coincidencias -

<1 Configuraciones

5 Categorias

Categorias

Marcadores

GENiS BB perties.  Bamovon  § Coneidencias - FMuﬂﬂuluov £5% Contpuracién YATTIRT = Q) @& & pereri~
<] ks

Configuracidn

Tipo de analisis * stivo *

Mare adores

umpar (TR

Agregar los marcadores pertenecientes al Kit. El campo Parametro Representativo repre-
senta K en la configuracion de las categorias.

Una vez finalizado, presionar el boton Guardar.

Enla solapa Kits me muestra el listado de Kits disponibles:
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&) GENis

GENiS & perfies-  gBaMPUDVI  § Coincidencias= |~ Monitoreo~  £0% Configuracidn = Q @
<]  Kits

-2 Hombre Tipa Cantidad d i Alias Marcadores Eliminar
ArgusXB ArgusX-8 CramosomaX 7 9 ® x
Bluekit Blue-kit Autosomal 3 3 ® x
BNDG BNDG Autosomal 25 25 ® x
Cafiler Caffiler Autasomal 7 7 L] x
ENFSI ENFSUEuropean Union (ESS) Autosomal 12 12 @ x
Globalfiler Globakfiler Autosomal 24 24 k- x
Identifiler Identifiler Autosomal 16 13 o ® x

En el caso de que se haya cargado el alias me aparece el icono € enla columna Alias y haci-
endo click sobre el mismo me muestra el o los alias asociados.

En la columna Marcadores, haciendo click sobre el icono @  me muestra los marcadores
asociados a ese Kit.
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9 Marcadores

Para acceder a los marcadores ir al menl Configuracion/Marcadores:

GEN|S %Perﬁles- ;j—%jMPI!DVI § Coincidencias -

{ | Configuraciones

1]
mm ©

ategorias

Categorias

Kits

Marcadores

Se tienen dos solapas: Agregar Marcador, para agregar marcadores nuevos vy la solapa Mar-
cadores con toda la lista de los marcadores existentes.

9.1 Agregar Marcadores

Para agregar un nuevo marcador ubicarse en la primera solapa Agregar Marcador.

Los campos con asterisco (*) son mandatorios:

GEN|S 8 Perfiles =  a%2 MPI/DVI § Coincidencias - Manitoreo - {é’} Configuracidn = Q ‘ & peresj»
< Marcadores
Marcad
io* Mombre* Cromosoma Alias

D1051248 D1051248 14 Ingreseun alias

Configuracidn
Minima cantidad de alelos * 1 Maxima cantidad de alelos * 10 Tipo de andlisis * Cx
Requerido - Walor alelo minimo Walor alelo mixime 92



e Cromosoma: Cromosoma en el que se encuentra el marcador (1-22, X, Y, XY, MT).
Seguin el valor gue ingrese en el Cromosoma se tiene los valores de alelo minimo vy
maximo. Si el cromosoma tiene los valores 1a 22, X oY, aparecera os valores de alelos
minimos y maximo. Si el marcador tiene cromosoma XY o MT, no se ingresa ninguna
validacion.

Por default el valor de alelo minimo es O y el valor de alelo maximo es 99.

No se permitirdingresar valores nulos o vacios. Envalidacion por rangos se valida que el valor
maximo sea mayor o igual al valor minimo. Se validara que el valor sea un valor entero entre
Oy 99.

En el caso del Tipo de andlisis Autosomal, se tiene |a posibilidad de ligar los marcadores:

e Minima cantidad de alelos: minima cantidad de alelos a ingresar en un andlisis de
referencia.

e Maxima cantidad de alelos: Maxima cantidad de alelos a ingresar en un analisis de
referencia.

e Requerido: debe chequearse el casillero si se quiere que el marcador sea requeri-
do. Caso contrario el marcador quedara como aceptado. Tanto los marcadores de tipo
Requerido como los del tipo Aceptado participardn en el proceso de Matching. La
cantidad minima de marcadores debera validarse contra la totalidad de marcadores
Requeridos solamente.

Modificar/Eliminar Marcadores

La solapa Marcadores, me muestra todos los marcadores existentes ordenados alfabética-
mente:
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GENis & rerfies- sFaMPUDVI & Coincidencias- Monitoreo=  §8% Configuracién = Q@
< Marcadores
Marcadores
Todo Autosomal Cromosoma X Cromosoma Y
D Mombre Tipo Cromesoma  Alelosminimes  Alelosmiximos  Alias  Ligas  Requerido Rango Meodificar  Eliminar
ACTEP2 ACTBPZ (SE33) Autosomal & 2 4 o Requerido  <0,0-99,299 G o
ALEMS ALEMS Autosomal 8 1 10 Aceptado | <12,12-17, >17 G x
AM AM Autosomal 1 10 Requerido G x
AMEL Amelogenin Cromosoma X Eyg 2 2 Requerido 3 x
cD4 cD4 Autosomal 12 2 a Requerido  <0,0-99,>99 G x
CSF1PO C5F1PO Autosomal 3 2 4 Requerido <11 11-76.>76 G x
D1051248 D1051248 Autosomal 10 2 4 Requerido  <0,0-99,>99 G x
D1052325 D1052325 Autosomal 10 2 a Requerido | <0,0-99, 299 =1 x

Se tiene la posibilidad de modificar un marcador existente haciendo clicken el icono &

Solo se podran modificar los campos: alias, casillero Requerido, y los valores minimos y maxi-
mos de alelos:

EDITAR MARCADOR

ld:D8s1179

Alias

(=B E  ngreseun alias

Requerido ¥

Valor alelo minimo

| 14

Valor alelo maximo

| 64

Para eliminar un marcador, presionar el boton de eliminar.
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9.3 Valores alélicos fuera de escala

Si el valor alélico ingresado para el marcador se encuentra fuera de las escaleras alélicas
definidas, el analisis serd aceptadoy los alelos fuera de rango quedaran marcados de un color
diferente:

GEN\S 5B, perties . SFnMPUDVI §Lum.o=-nc..s- -:EMm:l!a\eD- @"?memmm = Q) (& & peesie

€| Perfil: Baufest-F7-13 [AR-C-SHDG-1318]

CROMOSOMA X CROMOSOMA T MITOCONDRIAL Nuevo analisis

Alelos Rango
G <20, 20-80, *80
= 9
CSFIPO [j <11, 1176 >76
- = 0,059, 259
D1es31 0,059, 259
Desze D <14, 3464, 264
Das1338 :J

D75820 0,099, 797

9.4 Agregar marcadores sueltos

Se pueden agregar marcadores sueltos a un perfil existente. Tener en cuenta que para poder
agregar marcadores sueltos, el rol debe tener la configurada la opcién (Ver seccion 3.2 Con-
figuracion de Roles).

Para agregar un marcador suelto ir al perfil donde se quiere agregar el marcador y seleccio-
nar Agregar Analisis. En el menu debajo a laizquierda Agregar un marcador, seleccionar el
marcador que se desea agregar:

6/
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GEN'S @?’erﬁ esw Q%MPI_.-"DW § Coincidencias«

Listado de Perfiles

Altamasivade anilisis
Aceptacién masiva de andlisis
Aprobacién de perfiles de instancia Inferior

Comparacion de perfiles

GENiS Bporties. cBoMPUOVI  § Comddencias-  [] Monitoroo {5} Contguraciin = @@ 8 pereiv

< | Busquedade Perfiles

RS e —— o s o oo e (D

Cadigo GEMis. Categoria Codun Labsratoria Responsable Laboratoris '::‘“ Ver Andlinin E Trazabilidad Dar de Bajs.
ARCSIDGINE  OSECHOS  prusbasespecham meute 20 [} £ + [ "
ARCSNDG-1337  INDAIDUONN prusba kel mrube SHOG. @ @ * L] L]
ARCDG13%6 ann Hohze b 206 [} > + = "
ARCRDG-1133 RNN PlabioMt M26 mrube SHOG. @ @ * L} L]
AR-CSHDG-1334 AN Hipolhhut-Mz8 mrbe SHOG o L] + L] L}
ARCRDG-1333 ® Podre-p2 mrsbe SHOG. @ L4 * L] L]
@GENS Bratir aFamrvon § comcencine [ onorma- {53 corguracion 2 @@ 8 e

€| Parhl: Baubest-F7-13 [AR-€-SHDG-1318]

L ——— O —— o

e g
™oL <20, 2080, 280
Desiine - 0.0 99
crwo . 11117878
Pt 0,099 =99
o | B3 0059 =99
Das1i7s = o, 1t
Dastise asare

Pantat N[ 0018 018

= B
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9.5 Microvariantes

Para el caso de los marcadores autosomales y de cromosoma Y, en el caso de que un alelo
se encuentre registrado con microvariantes de la forma “x’, por ejemplo 12.x, debera hacer
match contra cualgquier microvariante de 12, es decir, valores que se encuentren entre 12y

.o n

13 noinclusive. La “x” funciona como un valor comodin.

Sise ingresan dos alelos con laforma X, por ejemplo 10.Xy 10.X son considerados como dos
alelos distintos, no como homocigota.

En el caso de que un alelo se encuentre registrado con valores fuera de ladder, se utilizara
paralacomparacion el valor limite de la escala alélica del marcador. Por ejemplo, si el alelo fue
ingresado como “10” pero la escala alélica definida para el marcador fue <11, 11-20,20>, el
alelo ingresado se comparara como “<11”y hard match solo con otros valores alélicos de la
forma “<11".

En el resultado del match, se debera mostrar tanto el valor del alelo ingresado originalmente
como el utilizado para la comparacion. Siguiendo el ejemplo anterior, debiera mostrar para
ese marcador el valor “10/<11” (siendo “10” el valor originalmente ingresadoy “<11” el valor
utilizado parala comparacion).
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10 Bases de Datos de Frecuencias

Para poder valorar estadisticamente las coincidencias entre perfiles genéticos, es necesario
que existan una o mas bases de datos de frecuencias alélicas.

Para dar de alta las bases de frecuencias, ir al menl Configuracion/Parametros Estadisti-
cos/Frecuencias alélicas.

& pererj~

GENiS B Puriles SETaMPUDVI  § Coincldancias= || Monitorea~  §3% Canfiguracién = @

{ | Configuraciones

:.,.g Categorias E Parimetros estadisticos g Catilogos

-

a5, Interconexidn de Instanclas (%) Seguridad

Debe seleccionar el archivo de texto delimitado por comas (CSV). El formato de estos ar-
chivos debe contener en la primera columna del encabezado la palabra “alelo”. Luego, en la
primera fila, los nombres de los marcadores y en la primera columna los valores de los alelos.

Sielarchivo contiene las frecuencias minimas, las mismas deben incorporarse en la Ultima fila
del archivoy como valor de alelo la palabra “fmin”.

A continuacion se muestra un ejemplo de este tipo de archivo:

/1

Manual del usuario / Version 1.4



Manual del usuario / Version 1.4

22 GENis

A B c D : : G H [ J K L M
1 |alelo THO1 ~ D21S11 D351358 D18S51 Pentaf DS5S818 D13$317 D75820 D16S539 CSFIPO PentaD  wWA
2| 22 0.00358
3 32 0.00011
4| 4 0.00006
5| 5 000064 0.03706 0.00005 0.00146
6 6 0.29564 0.00051 0.00054 0.00011 0.00006 0.00029
7| 63
8| 7 026031 009435 0.0693 0.00027 0.01408 0.00011 0.00167 0.01014
9| 8 0.08001 0.02785 0.00635 0.09117 0.10337 0.01758 0.00448 0.01366
10| 83 0.00006
11| 9 012342 0.00038 0.00695 0.0421 0.15994 0.0882 0.16177 0.02185 0.19036
12] 91 0.00005
13] 9.2 0.00056
14| 9.3 023091
15| 10 0.00208 0.00005 0.00728 0.06017 0.05326 0.07562 0.26243 0.10915 0.26929 0.20671
98 |
99

|oo| I
L]
101|fmin  0.00027 0.00027 0.00027 0.00027 0.00027 0.00022 0.00027 0.00027 0.00027 0.00027 0.00027 0.00027

Para ingresar una nueva base de frecuencias, seleccionar el archivo, el nombre que se le dara
alabase de datos, yelvalor de theta.

Elvalor de Theta corresponde con el coeficiente de In-breeding de la poblacion. Solo se acep-
tan valores mayores o iguales a cero.

@ GENiS B redies- FoMPDVI  § Coincidencias=  [=] Monitarea~ 8% Configuracidn = @ @ 8 pereis

< | Basas Poblacionales de Frecusncia

| Base frec 01 NRC Il Recommendation 4.1 v mfrm_[dﬂetwm |

Dfanilt Hambre Theta Madela Estada Ver
Basefree [ %1 NRC 11 Recommendation 4.1 L L]

BF_29-03 L5 MRC 11 Recommendation 4,1 ' -]

=1 0.2 MRE 11 Recommendiation 4.1 o L]

oI2 o Hardy-Weinberg L @

Pedigri 0.2 MRC 11 Recommendation 4.1 o L]

Prueha_Familizs [} Hardy- Weinberg o ®

Prueba_Pedigri 0.2 NRC 11 Recommendation 4, 1 o L]

Tita o Hardy-Weinberg " L]

Presionar en Guardar.
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Sila frecuencia minima no viene dada, se presentara la siguiente pantalla para que el usuario
seleccione el modo de célculo:

Frecuencias minimas

Opciones de célculo

NRC Il

Weir
Budowle, Monson, Chakraborty

D75820

CSF1PO

D351358

THO1

01358317

D165539

D251338

0195433

VA

TPOX

D18551

D55818

FGA

D1051248

PentaD

PentaE

Cancelar
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1) Valor: el usuario podré ingresar un valor de frecuencia minima para cada uno de los mar-

cadores genéticos.

Frecuencias minimas

Opciones de cilculo

Valor

Presionando en el boton a la derecha del valor ingresado

D85117%

D21511

D75820

CSF1PO

D351358

THO1

D135317

casilleros con el mismo valor.

fmin:

frnin:

fmin:

fmin:

fmin:

fmin:

fmin:

L]

, autocompletara el resto de los

Los valores ingresados deben contener puntos, no debe ingresarse comas.

2) NCR Il el usuario deberd ingresar el nimero de individuos analizados sobre los cuales se
elaboro la tabla de frecuencias.

Frecuencias minimas

Opciones de calculo

NRC I

DB51179

D21511

D75820

CSF1PO

D351358

THO1

D135317
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3) Weir: en este caso debera proporcionarse ademas el valor de alpha.

Frecuencias minimas

Opciones de calculo _

Weir v
D851179 N:|:' a|pha.-|:|§§
D21511 N:|.— apha| =
D75820 N:|_l alpha:| I}
csF1pO N[ | alpha =
D351358 T
THO1 N:|: a|pha;|:|ii
D135317 v aeal  |E

4) Budowle, Monson, Chakraborty: deberd agregarse el valor de C.

Frecuencias minimas

Opciones de calculo
Budowle, Monson, Chakraborty '

DB51179 N:| | alpha:| | < |§
D21511 N:| | alpha:| c| |§
D75820 N:| | al|:|ha:| | < |§§
CSF1PO N:| | al|:|ha:| = |§
D351358 N:| | alpha:| | < |§

—— 1 i i ﬁ—

THO1 N:| | al|:|ha:| C:| |EE —

— c

D135317 N:| | alpha:| | ¢ |§ T%

@

>

~

©

T

>

92}

>

o)

o

©

>

75 S



Manual del usuario / Version 1.4

) GENis

Siempre se tiene una Base de Frecuencia seteada como Dafault:

@GENE BB perties- aByMPUDVI  § Coincidencias « [ﬂmm. {83 Contieuracien = @ @

€ |  Bases Poblacionales de Frecuencia

BOA 0.1 NRC Il Recommendation .1 _mm-

Default Hombie Theta Madelo Estado Ver
Basetrer o1 HRC 1l Recommendation 4 1 v ®

Basefrec i o1 HRC 1 Recemmendatsan 4 1 4 e

BF_20-05 o1 HRC 1| Recommendation 4.1 4 ®

ovi oz HRC Il Recommendation 4.1 L L

vz o Hardy-Weinberg v -
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11 Mitocondrial

El analisis mitocondrial consiste en el ingreso de hasta 4 rangos con sus mutaciones corre-
spondientes (Ver detalle de cémo realizar la carga en la seccion 12.2.1 Carga manual mito-
condrial)

Las comparaciones se realizan dentro del rango definido.

Para realizar la comparacion, se utiliza el IUPAC (Heteroplasmias de posicion):

Code Translation

Adenosine
Cytidine
Guanosine
Thymidine
CGorT
A GorT
A, C.orT
A or G (puRine)

C or T (pYrimidine)

G or T (Keto)

A or C (aMino)

G or C (Strong— 3 H bonds)
Aor T (Weak—2 H bonds)
aNy base
A CorG

< Z = WEZX<ITIOwWw-HOOD>>

Los rangos vande 16024 a 16569y de 1a576.

Hay algunos puntos que NO son puntos de exclusion, es decir, si se encuentra diferencia en
esta parte con otro perfil, se ignora. Estos son: 16193, 309,455,463, 573.

/8
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1.1 Formato de carga

Los formatos admitidos para la carga de las mutaciones son las siguientes:

e Inserciones: se agrega unaletra

239
RALALT 1C LA TS Nomenclatura: 239.1C

e Sustitucion o Cambio nucleotidico: consiste en el cambio de una letra por otra

rCRS 73
BR-R-L I X I

|

73
... GG .... Nomenclatura: A73G

e Deleciones: ausenciade una letra

rCRS 73
BR-R-L I X I

|

73
... G G ® .... Nomenclatura: A249DEL
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11.2 Match

El match mitocondrial se hace siempre en alta con un niumero de mismatches configurable en
la categoria.

Los mismatches se acumulan entre los 4 rangos. Si los perfiles tienen mas de un analisis mito-
condrial, alcanza con que uno de ellos matchee con uno de los del otro perfil.

En el caso de que se haya dado un match, en el gestor de matches, las tarjetas agrupan las
coincidencias por perfil.

E)GENS D fovmov| F consmine [FMontirsor  {Bhconbprncin 2 Q@ 8

< I Detalle de coincidencias de pedigri para FB9-Candidatol

F89-Candidatol at Personas que buscan conocer su
L r ble: mrube identidad bioldgica
. 2018-10-01 1 - —
Mitacondrial MTC1 2018-10-01 1118412 Pendiente =

Haciendo click sobre el icono del 0jo, se puede ver el detalle de las coincidencias por perfil.

C)GENE Bove Borion F consscn [Fmomoner §dconmpencn ® @ @ & oo
| comparacién
AR-C-ROSA-1203 (FE9-Madre) & AR-C-ROSA-1210 (FE9-Candidato1) ©
Javrres Are More duon ce Referenc avran Are Martem | Parscoss dul Suacen conocer b icentided tolégice
Renga 1 16024 146569 16024 16569
tuzaciores T16046C 16081.18 G16569DEL T16046C 16081.18 G16569DEL
Ranga 2 50 340 50 340
futaciones T55G 611G 300.1M 155G 611G 300.1M
341 576 341 576
fuzacionss C355DEL A574D 575.18 Cas5DEL AS74D 57518
[ roriicricone ]
80
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12 Altade perfiles

Para dar de alta un perfil genético de manera manual, ir al ment Perfiles/Listado de Perfiles
y presionar en el boton Nuevo perfil:

- = r = 3
@ GENE  Deaties. gBamrvom  § concdesciss. [ Montorea. 53 Contguracion @ &
€| Buquedsde Peres
Busca pertien *  acthos Dlcion de s [
Cadiga GV [— N ——— Repsnsable  Laboratoria Dot anain AT el DurdeBais
- v [P, Anilsn
AR CHDG-1328 SOECHOSD Arusha seapechon meube oG (=} - +* L L]
ARCSHDGAIST  INDVIDUONN e — meibe sHOG @ ® + L] L]
AR SHOG- 1354 RN M- b2 mibe SHOG [} L] + L] L)
AR-CEHDG-1333 RN [ meube G [ - + [ ] L]
Al CSHDC-1334 [ Higa bt M mube DG =] - + L L3
o = R B ot
3 Puties (BaMPVIVI  § Concdensiane [ Montoreas {53 Contiumaciin =
GENE  Brew & [ & Q@ 8
€| Perhl - Datos mumsina
[ S— [— Daton Fikatarion
gt [ — [rrr— [Re—
— Y—— Nemes comelts

T —,

Pechads nacarsents g dn racmianto
Tocha da mgrove sllaber staria

Focha b loma de lammemt Macionabdad

Los campos que se muestran con asterisco (*) son los campos mandatorios.
Seglin la categoria seleccionada, puede requerir también el ingreso de los datos filiatorios.

Enelcasode que la categoria seleccionada no permita el ingreso de los datos filiatorios, en la
siguiente pantalla debe ingresar los datos de la muestra. Los datos filiatorios son opcionales,
pero si se ingresan deben completarse todos los campos.

Luego de ingresar todos los datos solicitados, se genera un codigo GENis Unico de la muestra.
Este cddigo sirve para identificar ese perfil dentro de la base de perfiles y es Unico entre las
diferentes bases que se interconecten:

Cadigo de muestra generado: AR-C-5HDG-1359
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También se envia una notificacion de que se cred un nuevo perfil para indicar que esta pend-
iente de incorporarle alguin analisis.

< I Inbox
Tipe | Todos v Fecha [ Hast Pendientes Marcados Limpiar
Fecha « Tipo Descripcidn Borrar seleccionados
2018-09-10 14:58:20 [ Perfiles ] Muevo Perfil: AR-C-SHDG-1359 - Imput637

Para ingresar el resultado de un andlisis genético, ir al menu Perfiles /Listado de perfiles y
presionar Agregar Analisis:

i o = & vezi ®
GENIS & puties- BaMpiov  § Coincidencias= [ | Monitoreas {83 Configuraciin @2 Q@ =l
€| Busouedade Perfiles
Duscar perfiles #  Actives Dados debaia Limpise
Nuava peefil
Codigs GEM Categoria Codigs Labormtoria Respansble Laboratoris s verniits | 4078 I Tnzsblided  DardeBaja
ARCSHOG- 1359 IMPUTADG imputé T preeny sHEG (<3 - + [ ] L]
AR-C-SHDG- 1358 SOSPECHOS pruebasnspechom mrube SHDG (<] L] + L[] L
AR-CSHDG-1357 INDIIDUONN prueha sledo mrube SHDG =] L] + L] L}
AR-CSHDG- 1336 RHn Hhe 28 meuke sHDG (3 - + L L]
AR-CSHEG-1355 BNH MoHioMuthizd  mrul ba SHDG [ L] +* L] L
AR-CSHDG-1334 L Hijahut 126 mrube SHEG ] ® + L] ]
ARCSHDG-1353 " Padretaze mrube SHOG [} L + L L

12.1 Carga de anélisis Mitocondrial

Antes de realizar la carga de perfiles, verificar que las categorias a utilizar tengan configura-
das las reglas de busqueda.

Para realizar esto, ir al menu Configuracion/Categorias. Cofigurar las columnas Categoria,
Cantidad maxima de marcadores no coincidentes y seleccionar si Notifica o no las coinci-
dencias.
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GENLS & perfes-  sBaMPVOVI  § Coincidencias - ﬁMunimrenv £8% Canfiguracisn 2 Q @& & perasi
€ |  Gruposycategorias
T Evidencia Forense/ Aportante Gnico
# Individuo No Identificade > Habilitar ingreso de datos fillatorios
@ Réplica contrainstancias superiores
# Evidencia Forense L

+ Admite cargamanual

© Agregar categoria
AUTOSOMAL CROMOSOMA X CROMOSOMA ¥
Aportante nica _

Reglas de Busqueda

I

Evidencia e
Categoria Cant. maxima de marcadores no coincidentes Matificar Coincidencias "
Evidencia Asociada 3 Victima s
) ) Evidencia Forense /Aportante nico | 1 4 x
Aportantes maltiples asociado a Victima
7
Perfiles obtenidos de Elementos Personales = L

asociados aindividuos

Para realizar la carga del analisis mitocondrial, dentro de la solapa Perfiles/Listado de per-
files, hacer click en el boton + en la columna de Agregar Analisis sobre el perfil deseado.
Unavez ingresado al perfil, ir a la solapa Mitocondrial.

@GENiS Bperties.  SBMPIDVI § Coincidencias~ || Monitoreo~  §8% Confguracion 2 Q@ & pereai v

< | Perfil: Mitacendrial 10 [AR-C-SHDG-1351]

i e St
: e

Rangos. Mutaciones

Electroteragrama
Archives

Hacer click en el boton Agregar Rango.
Se deben tener en cuenta las siguientes condideraciones:

e Sepueden agregar hasta 4 rangos como maximo
e Elrango deber ser valido para las mutaciones ingresadas
o Completar al menos una mutacion.

84



:::3 GENis

GENiS ~ Bruties. sBaMpiovi § Coincidencias~  [=] Monitareo~  §35 Confguracida 2 Q@ 8 pereiiv
€|  Parfil: Mitocondrial 11 [AR-C-SHDG-1362]
AUTOSOMAL CROMOSOMA X CROMOSOMA ¥ MITC NDR 1AL m
Rangas Mutaciones
+ x

Electroferagrama
Archivos

Replicar a instancia superior LISRER o carga ]

Una vez que completa la primera carga, presionar el boton Verificar carga.
El usuario ingresa nuevamente los valores de los rangos y mutaciones que deben coincidir
con los de la primera carga (doble carga ciego):

@ GENis ~ Breries. aBampiovi § Concdenciase  [=] Moritorsos {53 Configuracion 2 Q @ 8 puresi -
4 | Parfil: Mitocondrial 11 [AR-C-5HDG-1362]
ATosomMAL cromMosomAX chomOsOMA ¥ RITOCONDAI m
Rangos Mutackones
o v x
e ~ x
a & x

Electroferograma
Archivos

% Cancelar

Hasta que no se carguen todos los valores nuevamente no se habilita (deja de estar grisado)
el boton Guardar. El alta efectiva del perfil genético se produce al presionar Guardar. El alta
efectiva lanza los procesos de busqueda definidos para la categoria correspondiente al perfil.
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12.2 Cargade analisis Autosomal

Antes de realizar la carga de perfiles, verificar que las categorias a utilizar tengan configura-
das las reglas de busqueda.

Al igual que un andlisis mitocondrial, para agregar un nuevo andlisis ir al menu Perfiles/Lis-
tado de perfiles, hacer click en el boton + en la columna de Agregar Analisis sobre el perfil
deseado.

Una vez ingresado al perfil, ir a la solapa Autosomal.

Seleccionar el Kit correspondiente para proceder a

adoble carga ciega de los resultados.

L i = 2 2 pwaje
GENis ~ @Brerties. oFaMpuDvi  § Coincidencias- [~ Monitoreo~  §83 Configuracisn 2 Q) @ S pe
< Perfil: imput$37 [AR-C-SHDG-1359]
AUTESOMAL CROMISOMA X CROMOSOMA Y MITOEBNDRIAL m
[Autosomal] Powerplex 2.1 o Alelos Rangs
D18ss1 + et x
13, 15.87,387
D21s11 + *
pasiasa + Shik x
D&s1179 + 14, 14-6d, 64 *
FIBRA [ FGA) + <), 059, 259 ®
Pentak + *1h 1 x
THO1 + 20, 20-80, >80 3
TPOX + 59259 ®

Verificar carga

Conel botén + se puede incorporar mas alelos para cada marcador.
Los alelos cargados fuera de rango se marcan con un color.
Una vez que completa la primera carga, presionar Verificar carga. Se presentard la pantalla

para que el usuario ingrese nuevamente los valores de los alelos que deben coincidir con los
de la primera carga:
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GENiS ~ Breies. aFaMpuoVI  § Coincldencias= [~ Monitarea~  §83 Configuracién # Q@ @ O i~
€| Perfil:Imputé37 [AR-C-SHDG-1359]
po e et T =
1 Aledos Verificacion s
Rango
D18551 v <0.0-59, »99 x
D21511 ’ <15, 15-67, 587 ”
D3s1358 [] 4. 46,26 ,‘
DEs1179 ] =14, 14-64, 264 x
FIBRA[FGA] [ ] <0,0-99, >99 x
PentaE & “0,0-16, %16 x
THO1 ] <20, 20-80, >80 x
TPOX a <0.0-99, 299 x
a . "
&=

QGENIS BBpeciies- BaMPUDV § Comcdencias=  [*] Manitoreo  £5% Contiaackin

< | Perfil: lmputé 37 [AR-C-SHDG-1358]

— — —
e s -
= =

® Subir Electroferograma
@ subir Aschive

87

:::3 GENis

Cuando todos los valores coinciden el alta efectiva del perfil genético se produce al presion-
ar Guardar. Al igual que para el analisis mitocondrial, el alta efectiva lanza los procesos de
busqueda definidos para la categoria correspondiente al perfil.

Se tiene la posibilidad de agregar archivos adjuntos y el/los electroferogramas asociado a un

Para realizar esto, ir a Ver andlisis del perfil & del perfil del que se quiere subir los docu-

Ubicarse en la solapa del Kit, y al final de los marcadores se encuentran los botones para
cargar los archivos:
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Una vez cargado los archivos se pueden visualizar los electroferogramas:

@GENS BB Perties . gBaMPUDVI  § Comncidencias i_""im-:n.m_\. 485 Confguracicn Q& 8 persi-

| Perblibmput637 [AR-C-SHDG-1359]

D Subir Electroferograma

® Subir Archivo

12.3 Cargamasiva

La carga masiva permite tomar la salida de GeneMapper en un archivo de texto para realizar
el alta de perfiles genéticos.

Elsistema realiza 2 validaciones:

1. Validacion de formato: se revisa que el archivo tenga toda la informacion necesariay con
el formato correcto.

2. Validacidn cualitativa: se revisa que el perfil cumpla con las restricciones configuradas
para la categoria a la que se esta asociando el perfil.

Un usuario administrativo puede ingresar los datos de la muestra y los datos filiatorios en
el caso de tratarse de una muestra de referencia, para que luego de haber sido procesada la
misma, pueda cargarse en GENis utilizando el procedimiento de carga masiva que se detalla
a continuacion.
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Para esto, el coddigo interno de la muestra debe coincidir con el Sample Name en el archivo
de carga masiva.

12.3.1 Archivo de Carga

Para poder realizar una carga masiva, el archivo debe contener los campos obligatorios, de
lo contrario al intentar cargar el archivo da un error de que faltan parametros en la cabecera
del archivo.
Los archivos mandatorios son:
e Sample Name: Cdédigo interno de muestra
e Specimen Category: Categoria del perfil ingresante
UD1: Usuario genemapper responsable

Para autosomal

e UD2:Nombre o alias del Kit. Tener en cuenta que el nombre del Kit debe coincidir
con los Kits disponibles en la herramienta.

Marker, Allele 1, Allele 2, Allele 3, Allele 4, Allele 5, Allele 6, Allele 7, Allele 8: alelos
Para mitocondrial
e Range from
e Rangeto
e Mutacion 1... Mutacion 50

Los campos deben estar separados por tabs.

El orden de las columnas se puede variar, no afecta al archivo.
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Ejemplo de archivo de carga para autosomal:

Ble [dn Fgma fon jisy

States Sasple Flle Semple Hame Sample Type Specimen Lategery Bralysls Method Farel  Insiresent Type Insirusent 0 Ren Dute & Tise W01 Lo Marker Allele 1 Allele 7 ~
Analy CER Bau Mone  Saapls IR_DVI idestifiler_references Ideatifiler_wiX ANI100 48T PRISM 3130 wrute IVTPrusts oisi 2 "
Analyred Hone Semple IRV idestifiler_refererces ldestifiles_vIX ABII1NG 481 PRISM 1108 wrube  IWTProsbs o 12 w
Analyed R o Tdwatifiber_w1X ANIN100 48T PRISM 1130 wrute  [NDProsts CEFLPD 18 1
dnalyred Baut Hone ldentifiler w1 MIT1100 481 PRISH 1130 wrute  IWIProsbs BIS1YE 1Y e
Analyzed L Tdmntif1ber_w1X ANIN1S0 481 PRISM 3130 mrute  [VIFrosts b 9.3
Analyzed Bau Hone Tdwtifiber_w1X MINI0 48T PRISM 1130 wrube  VIFrosba o 1 1
analyzed faut Hens Tdwetifiler_vIX AMINI30 481 PRISH Y130 mrute  [(WIFrosta oLe8539 13 12
dnalyzed Saut Hane Tdestifiler_wIX AIT130 481 PRISH 3130 arube  (VIFrosba BQs133E 13 EH
analyzed faut - Mone Tdwetifiler_wlX ABII130 481 PRISH 3130 wrute  (VIFresbs OLI5433 14 15
Analyzed Saufert-F1-4 Hone ldwntifiler w1X ABII130 ASL PRISH 1130 wrute  NIProste W 15 18
analyzed Baufurn-FT4 = Tdwetifiler_wlX ABTI130 AS1 PRISH 3130 arute  [VIFroebs £as117y 13 1z
Analyzed Baut, -4 Hone ldwntifiler w1X ABII130 ASL PRISH 1130 wrute  INDProste TPe 1 ]
Analyzed = Tduetif1ber_wlX ABII130 AE1 PRISH 3130 arute  [VIFroaste oLEssL 14 13
Analysed Saut, T4 Hone Tdwstifiler w1X ABII130 ASL PRISH 1130 wrute  INIProste casdld 12 4
Analysed Saufein-F1-4 bone X Tdwstifiler wi¥ ABIY13S AT PRISH 3134 wrute  [WlFroete Pl £ i
Analyzed Baufuin-F1-4 Hene ldwstifiler referesces ldestifiles w1X ABII130 ASD PRISM 1130 srute  INDProsta ores1aE 13 “
Analysed Saufuin-F1-4 bene ldwstifiler references ldestifiles wi¥ ABIY13 AT PRISH 3134 wrute  [WTFroeta Pasta b & 4
Analyzad Baufuin-F1-4 Hane ldestifiles referenced  ldestifiles w1X ABII130 AL PRISM 1130 aute  INProdte Pasta E 7 o
Analyred Saufein-F1-4 bene Idestifiler references ldestifiler wiX ABIY138 AT PRISH 1138 wrute  [WTFroeta AHEL ¥
Analyid Baufiin-Fr-3 M ldestifiles referentes Idestifiles w1X ABII130 AST PRISM 1130 wrute  INTProsta oas117e 11 15

Ejemplo de archivo de carga para mitocondrial:

File Edit Format View [Heclp

Sample Name Specimen Category und Range From Range To Mutl Hut2 Mutd Mutd Huts Muth Mut? Hutd Mutd Mutld  Mutll
89-Candidato RN mrube 16024 16569  T16845C 16081.18 GLESE9DEL
&9-Candidato RNN mrube 58 348 T556G 61.16  380.1M

8#9-Candidato RNN mrube 341 576 (355DEL AS74D 575.1B

F89-Candidatol TINNV mrube 16824 16569 T16846C 16881.18 GLESEIDEL
FE9-Candidatal INNV mrube 50 340 T556 61.16  300.1M

F89-Candidatol INNV mrube 341 576 C3550EL AS74D 575.1B

FE9-Candidatol IHNV mrube 16824 16569 T16B46DEL 16882.18 GLESEWV
F89-Candidatol INNV mrube 58 348 T55DEL 61.1C  388.1A

F89-Candidato? INNV mrube 341 576 C3555 AS74DEL 575.1B

F89-AbuelaMaterna IR mrube 16824 16569 T16846( 16881.18 G165690EL
F9-AbuelaMaterna b3 mrube 58 348 T556 61.16  380.1M
FE9-AbyelaMaterna IR mrube 341 576 C355DEL AS74D  575.18

FA9-Madre IR mrube 16024 16569 T16846( 16881.18 G1E5B9DEL
FE9-Madre IR mrube 50 a8 T55G 61.16  300.1M

F89-Madre IR mrubs 341 576 C355DEL AS74D 575.1B

F89-TiaPaterna IR mrube 16824 16569  T16@48DEL 16882.18 GLE5E
F89-TiaPaterna IR mrube 58 L TSSDEL 61.1C 380.1a

F89-TiaPaterna IR mrube 341 578 €3555 ASP4DEL 575.1B
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Silos datos de la muestra fueron previamente ingresados, por coincidencia del codigo interno
de la muestra, se realizara la asociacion. De lo contrario el usuario deberd cargar los datos
(datos de la muestra y de corresponder conforme a la categoria seleccionada, los datos filia-
torios).

12.3.2 Primer nivel de aprobacién

Para comenzar el proceso de carga masiva, ir al menut Perfiles/Alta Masiva de Andlisis:
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@ GENIS @35*’! 25w ﬁ%ﬁMPI-"D‘-J’I § Coincidencias»

Listado de Perfiles
E—
. Aceptacion masiva de andlisis |

Aprobacién de perfiles de instancia Inferior

Comparacion de perfiles

Haciendo click sobre el fcono (?) me permite bajarme un ejemplo de carga para un andlisis
autosomal o para un analisis mitocondrial, y muestra la nomenclatura que se debe utilizar
para la carga de analisis mitocondrial:

GENiS & perfies. FaMPUDVI  § Coincidencias+  [=] Monitoreo+  §8% Configuracién 2 Q@ ? & pereri»

€ |  Altamasivade anlisis - Lotes

Buscar lote E " L die Pendientes ‘Archivos de ejemplo con campos obligatorios
AUTOSOMAL: MITOCONDRIAL:
Descargar archivo Descargar archivo

MITOCONDRIAL: Nomenclaturas de mutaciones:
Inserciones. 239.1C
Lote Hombre del Lote Fechade carga Total analisis o 0 cambio igico: ATIG

Deleciones: A2490EL
217 Interpol 14/08/2018 : ) -} o

Al hacer click en Nuevo Lote, aparece la siguiente pantalla en la que se deben completar los
siguientes campos:

e Tipode analisis: seleccionar si el andlisis es del tipo Autosomal o Mitocondrial.

e Archivo: haciendo click en el botén Elija archivo, me permite seleccionar el archivo
deseado.

e Nombre del lote: Campo opcional que me permite identificar un lote por el nombre
cuando lo quieren asociar a un caso de MPI/DVI (ver seccion 20.7 Asociar Lote)
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()
e ]

Altade Lote

Elija tipo de anélisis: Autosomal v}

@® Elija archivo |

Bl el Lt Mombredelote Dpcional|

Haciendo click en el boton Agregar, se agregan los perfiles que contiene el lote.

@ GENiS B perties- FaMPUDVI § Coincidencias~ [ Monitoreo~  §03 Configuracién # Q@
€|  Altamasiva de andlisis - Lotes
- e o 1 . T o
Lote #62 Autosomal v seleccionr todos (ISR
Cadigo Labarataria inta asiy Kit Estado Acciones
. Listo para
U2 _TESTxS shierra UMICO Pawerplecls d x L] L]
aprobacsn
M1_TESTXE shierro MULTIPLE Powerplects 0P VA T ] @
aprobacssn
M2_TESTXS ahierra MULTIPLE Powerplexts oA Fa B | @
aprobacsn
P3_TESTXS shierro SOSPECHOSO Powerplects  LToPaa F T ] ®
aprobacssn
P2_TESTXS ahierra SOWPECHOSD Powerplecs  LOPan raE B .| ®
aprobackn
L
P1_TESTXG shierro UNICD Pawerpleis oo P A T | ®
aprobacssn

Una vez ingresados los datos, se pueden realizar las siguientes acciones:
x Rechazar el analisis haciendo click sobre la cruz.

4 Editar el analisis antes de aprobarlo, agregando mas informacién de la causa y de los
datos de muestra.

M Aprobarelandlisis

También se tiene la posibilidad de aprobar todos, eliminar todos y aprobar los seleccionados.
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Nota:

e Puede ocurrir que aparezca el simbolo % aladerecha del codigo interno de la mues-
tra, lo que indica que los metadatos del perfil a incorporar han sido previamente car-
gados y se han asociado automaticamente.

e Sinoviene lasubcategoria cargada, el perfil quedara en estado Incompleto hasta que
se carga una subcategoria.

GENis &8 perties.  sFampuovi § Coincidencias « I: Monitoreo » {g}coﬂl\xuulul 2 Q @&
€ |  Atamasiva de anilisis - Lotes
Late Aceptades Descartades
218 ictim 1005/2018 » 1 1n o o
Lote #218 Autosomal Victim v Sel
Codign Laboratoria ista asignad: it Estado Acciones
Evi02C2 % mrube Mescla # Powerpledl  Incompleta L]
Ew01C1% miube Simples # Powerple2l  Incompleta L
Vietc 1% miube Victimas # Powerple?l  Incompleto L4
SospC1% mirube Saspechasos # Fowerplecl  Incompleta ®
Ev01C2% mrube simples # Powerplex21  Incompleto L]
Ev02C1% mrube Mezcla # Powerplexl  Incompleta -

12.3.3 Segundo nivel de aprobacién

Una vez aprobada la primera instancia, el usuario responsable de los perfiles o un superusu-
ario (usuario que tiene permisos para operar sobre todos los perfiles de la instancia), podra
proceder a efectuar el alta efectiva. Para ello, acceder al menu Perfiles /Aceptacion masiva
de Andlisis.
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denciasw

GENis c@)se-f- esv  gE3MPI/DVI § Coinci

Listadc de Perfiles

Aceptacidn masiva de andlisis

Aprobacién de perfiles de instancia Inferior

Comparacion de perfiles

Elusuario responsable puede modificar la categoria, previo a su alta efectiva, con el icono del
lapiz # encasode que detecte que la categoria esté mal cargada.

Para proceder al alta efectiva, presionar el botdn con el pulgar hacia arriba en cada uno de los
analisis o bien seleccionarlos individualmente o en su conjuntoy presionar en Aceptar Selec-
cionados o directamente presionar el botén Aceptar todo.

@ GENIS &8 recfies.  gBaMPUDVI & Coincidencias - Monitoreo~  $8% Configuracidn 2 Q @
€|  Aceptaciin masiva de anlisis - Genetista
Lot 162 Atosoma < v
+ Seleccionar todos A &
Replicar &
Cadiga Labaratorle Categoria Kit Estada Inmlo
superior
M1 TESTS MULTIPLE # Powerplexid  Agrobado “» [} *®
M2 _TESTHS MULTIPLE # Powerplenld  Agrobado “» [} ®
P1_TESTXS unIco / Powesplexls  Aprobado L - ®
P2_TESTX6 SOSPECHOSO # Powerplexié  Aprobado L & @
P3_TESTX6 SOSPECHOSO & Powerplexlé  Agrobado L -] @
u1_TESTHS UNICO Powerplexls  Aceptado @
UZ_TESTXS uNICO # Powerplexls  Agrobado - -] k-
il

Se tiene el casillero Replicar a instancia superior para que se replique el perfil en caso de
estar tildado (Ver detalle en la seccion 21. Interconexion de instancias)

Elicono ® me permite ver el detalle de los alelos del perfil.
A partir del alta efectiva, se corre autométicamente el proceso de Match, lo que implica que

desde ese momento el perfil participara de futuras comparacion, segun lo que se haya config-
urado en las reglas de busquedas.
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12.3.4 Rechazar perfil

En el caso de que se quiera rechazar el andlisis, se debera completar el motivo de rechazo
para poder avanzar:

RECHAZO DE PERFIL ]
‘MOI—:::'EIE carga v

Una vez que se completa el motivo, recién ahi se habilita el botén Aceptar.

El motivo del rechazo queda registrado junto con el analisis:

@GENE .Epemlm. £8aMPUDVI Er' idenc I: s{g}r Agurack . Q 5
€ |  Aceptacidn masiva de andlisis - Genetista
R <D v
socen o (S
Replicar a
Cadiga Laboratoric Categoria Kit Estada instancia
uperar

M1 _TESTXS MULTIPLE Powerplex1é Rechazado ki L]
M2 _TESTHS MULTIFLE # Powerplexls  Aprobado 0 L]
P1_TESTHE UNICO # Pawerplex1s  Aprobada L] [ -
P2_TESTXS SOSPECHOSO # Powerplex1é  Aprobade LB ] @

~.
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12.3.5 Evidencias asociadas a las victimas

GENis permite asociar evidencias de aportantes multiples al perfil de la victima. Es por eso
que puede configurarse una categoria que permita esta asociacion.

Cuando se produce el alta de un perfil en una categoria que debe asociarse a una victima, el
alta efectiva que lanzara las busquedas se producira cuando se realice la asociacion. El usuario
recibird una notificacion de perfil pendiente de asociacion:

GENis \%Pﬂhlr‘” ABnMPLDVI § Coincidencias » ]j Menitores « %{:’Cunn;uluml @ Q @ 8 pererj e
<]  inbox
Tpe  Tod v Facha Pendienten Marcadaos Limpiar m

Fecha « Tipo Descripeidn Borrar seleccionados

2018-09-11 11:09:00 Perfil para Asoclacicn: AR-CSHDG-1363 - Evidenciad1

2018-09-11 11:0900 [ Perfiles | Nueva Perfik AR-CSHDG-1345 - Evidencia0l
20180911 10:3616 [ perites } Muevo Perfil: AR-CSHDG-1364 -victima
2018-09-11 10:30:16 [ Asodacion de perkles | Perfil para Asoclacidn: AR-C SHDG-1363 - Evid
2018-09-11 10:30-14 [ Perfiles ] Hueva Perfil AR-C-SHDG-1343 - Evid
2018-09-10 15:30:34 [ Perfiles | Muevo Perfik AR-C-SHDG-1342 - Mitocondrial 11

Paraello, acceder alos detalles del perfil desde las notificaciones o proceder desde la pantalla
de Perfiles/Listado de Perfiles presionando en Ver Analisis.

Presionar en el boton Asociar Perfiles:

@ GEMIS  Breies. sBamPimvt  § Concdencas.  [*] Monitoree. {3} Contpuracion = Q @ S permi v
€| ek Evidersiad1 [AR-C-SHDG-1385]
CR OO € BOEOS0MA ¥ AT O e Dol AL m
sraaderss Alebos e
T e
18% 0, O b,
s 4, 1484 w4
. PP
oA (FGA) ), -9 =
wa 599, 5%
1 #
" 1587, 58
. L ook 2 ntanci seowior ]
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Seleccionar el perfil correspondiente a la victima:

Asociacion de perfiles

) GEN

AR-C-SHDG-1366

Cédigo GENis Coxdigo Laboratorio Categoria

AR-CSHDG-1366 VictimaO1 VICTIMA

Juzgado Expedients Laboratorie

SHDG

Al presionar Aceptar se podra visualizar las etiquetas de los alelos correspondientes al perfil
de la victima. Para guardar la asociacion, presionar en Guardar Etiquetas:

@ GENis @Pﬂmn. &% MPLTVI ! Caincidencias = [ﬂMnrﬂmo {*E}Eonfwura:idﬂ = Q@ & 8 pewsiv
£ | Perhl: Evidenciad1 [AR-C-SHDG- 1385]
CROMOSOMA ¥ CROMOIOMA Y MITOCONDRIAL m
P ADH
Marcadores Albelos. Rango
THOL 1 “20,20-80, 80
D853 N I of), 059 »59
Das117% % ' » <14, 1484, 384
Das1358 l 44 58
FIBRA [FGA) I o0, 0-99 =99
A - | 0,009, 99
RO - - . o), 059, >3
D21511 I <13, 15-87, »87
CEDD o G ETOT=TTS
97

S

Manual del usuario / Version 1.4



Manual del usuario / Version 1.4

::-) GENIs

: o 5 i 8 peresi~
@ GENiS 8B peties-  aBampuovi  § Coincisencias= [~ Monitoreas {83 Contiguracian # Q) @& S peres)
€| Perhl Evidemcia01 [AR-C-SHDG-1365]
M € i 5 Alelos Rangs
THOL N | 20.20-80, 00
D1&551 l <0 099, =99
Das117% . 14 14-44, =dd
DA351358 l &, 8
FIBRA PGl 1 00w
WA I <0, 0-99, *99
ez 1 T
Dz1s11 ™ | +13. 1587, 87
Penita o | 0,016,516
R e

12.3.6 Etiquetado de evidencias

Cuando un genetista analiza una evidencia forense de aportantes multiples, en ocasiones
puede proceder a realizar la deconvulsiéon de la mezcla, tarea que permite identificar cuéles
son los alelos correspondientes a la victima y al sospechoso.

GENis permite que el usuario etiquete los alelos. Este etiquetado no influye en las blsquedas
ni en los calculos de los coeficientes de verosimilitud. Es simplemente una ayuda visual para
que luego valoren las posibles coincidencias con otros perfiles.

Para etiquetar un perfil evidencia ir a Perfiles, seleccionar el correspondiente y presionar en
(Ver Andlisis). @
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@GENE B pertins = gTaMPUDVI }r idenclas= I:M

& peresiv

€|  Perfil: Evidencia02 [AR-C-SHDG-1367]

CROMOSOMA X

CROMOSOMA Y

MITOCONDRIAL

Marcadores.

THOL
D18s31
DES1179
Das13sa
FIBRA(FGA)
VA
TPROX

D21511

Seleccionar a continuacion el tipo de etiqueta de se desea asignar a los alelos, presionando en
Cambiar etiquetas se observa las opciones:

Etiquetas

[vicina J ov |
(s | rovioo: |

Una vez seleccionadas los nombres de las etiquetas (Individuo1-Individuo2 o Victma-Otro).

Aleios

Ranga

€20, 20-80, >80

0,099, 9%

€14, 14-84, ¥64

<4, 44,28

<0, 0-99, 299

0,0-99, 299

<0099, 299

15, 15-87, 87

Luego seleccionar los alelos a etiquetar presionando “Ctrl + click™

Poefil ADN I Own

Marcadores

0251308
CSFIPO
D18ss1
gL
oasnTy
0351358
orsaze
195433
FGA

D16S53%

I s

Cancelar
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Una vez resaltados los alelos a etiquetar, seleccionar la etiqueta correspondiente. En este
caso Victima u Otro:

Perfil: 2Mez [AR-C-SHDG-1114)

Perfil ADN 1 +

Marcadores. Alelos

THO1 l 3
D251338 w )

CSFIPO '

18851

AMEL

DBS179 v J

D351358 3150 K

— I |

D195433 I 1D DR

FGA i 2 I

D165539 101
[ Comtiorstyntn | Vitmn | 0 | Qurir st |

Para salvar los cambios, presionar en Guardar etiquetas.
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13 Bajade perfiles

Toda bajaen GENis es logica, nuncafisica. El resultado de dar de baja un perfil es que el mismo
no participe mas de los procesos de busqueda.

Para proceder a la baja de un perfil, desde el menu se accede a Perfiles/Listado de Perfiles y
presionar en el boton

GENis %a Perfiles« 4% MPIDVI § Coincidencias - Monitoreo = {g}CUﬂhGuréLk)'I 2 Q 4
€|  Busqueda de Perfiles
Buscar perfiles L #  Activos Dados de baja Limpiar
: = : : ’ Datos 5 Agregar : :
adigo L nal ilidad
Codigo GEMis Categoria Cedigo L i Ver Analisis Andlsls Trazabi Dar de Baja

AR-C-SHDG-1367 MULTIPLE Evidencia02 perezj SHDG G -] + ] L3
AR-CSHDG-1366 VICTIMA Victima01 perezj SHDG G - + w L3
AR-CSHDG-1365 MULTIPLE_VICTIMA Evidencia01 perezj SHDG G @ + w L]
AR-C-SHDG-1364 VICTIMA victima perezj SHDG G - + w L]

Se presenta un cuadro de didlogo en el que deben completarse los siguientes datos:

PERFIL: AR-C-SHDG-1367 o
e \
Mo(';r::ucidatl v

Se debe completar el solicitante de la baja y el motivo.

El motivo es una lista configurable que puede variar segln el laboratorio.
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La opcion Otro me habilita un cuadro de texto para poder ingresar mas detalle de la baja:

PERFIL: AR-C-SHDG-1367 &

Solicitante de la Baja
Juan Perez
Motivo

Otro hd

Solicitud del juez de la causa mediante oficio judicial pertinente

Dar de Baja

Al presionar el boton para efectivizar la baja del perfil, el usuario debera introducir nueva-
mente su codigo TOPT y aceptar:

PERFIL: AR-C-SHDG-1367

Sokcitantedela Bajs

Mative
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Consideraciones a tener en cuenta al dar de baja un perfil:
Para Forense:

e Siexisten matchs pendientes asociado al perfil dado de baja, se resuelven de modo
habitual, aunque el perfil este dado de baja.

e Siexiste escenarios generados pendientes asociados al perfil dado de baja, se resuel-
ven normalmente.

* No se puede dar de baja un perfil con un escenario pendiente de validar.
e Labajadeun perfil no sereplica entre las instancias.

e Elobjetivo de dar de baja un perfil, es que no participe mas en las busquedas. Un perfil
dado de baja no es editable, pero si se puede acceder al mismo para ver el detalle.

Para MPI/DVI:

e No se puede dar de baja un perfil si se dan las siguientes condiciones:

El perfil estd asociado a un escenario.

El perfil estd asociado dentro de un caso.

El perfil estd asociado a un pedigri en estado Activo.

El perfil tiene algun match pendiente.
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14 Comparador de perfiles

El comparador de perfiles es una funcionalidad que permite comparar dos perfiles de cualqui-
er categoriay ver las diferencias y coincidencias entre sus alelos.

Solo se puede comparar dos perfiles como maximo y el resultado de la comparacion se mues-
tra por pantalla, pero no queda guardado.

Para utilizar el comparador de perfiles ir al menu Perfiles/Comparacion de Perfiles:

é Coincidenciasw Monitoreo {:C}}Cc"‘:-gwacié"

Se debe escribir el codigo exscto pars poder sgregsr el perfl

Ingresar el Codigo GENis o Cédigo de Laboratorio de los dos perfiles que se quieren com-
parary presionar la lupa. Una vez ingresados los dos perfiles, se muestran los alelos que con-
tiene cada uno:

E)GENS Briu- Bvmon § concowane [Fvenosoe (B corspurncs 2 Q@ 8
< | Comparacidn de Perfiles
Perfiles: '-Abusio Q H X -Abusioh X
g0 mxacto pare o ez
M-AbueloM

[AR-C-ROSA-1175) (AR-C-RO5A-1181)
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Presionando los botones Mostrar diferencias y Mostrar coincidencias muestra los alelos
que tienen diferencia en rojoy los alelos que tienen en comun en verde:

E)GENS Bovre- oo § comomine [Priontonee Bhcotgacr ® Q@ 8
¢ |  comparaciénde Perfiles
Perfiles; M-Aouzial Q H x MeAbueioh! X
e | 80 &x8CT0 DaTE grege arf
1H M-AbueloM
[AR-C-ROSA-1175) (AR-C-RO5A-1181)
13 10 12
= S
3-:: _ Z-Cz 5_‘__2
i o
> -
. -
. .
Mostrar diferencias
€)GENs | Brre. Arron  § consomne [Friostonor e 2Q® 8
€| Comparacidnde Perfiles
Perfiles: AbusioM Q PLES 1-Abuslah X
Se dene eacribir &l cdcgo exasza pare poder agregar ef perk
M-AbueloM
(AR-C-ROSA-1175) (AR-C-ROSA-1181)
11 13 10 12
9 11 12
12 13 11 13
B8 12 17 15
13 14 16 12
30 332 29 n2
18 24 2 23
16 15 18
11 11 13
1 10 9
11 12 11 15
20 25 19 24
& 93 8 7
& 1n H 8
15 16 17 17

107

Manual del usuario / Version 1.4



Manual del usuario / Version 1.4

) GENis

Mostrar coincidencias

®
o)
(is]

O GENs B Mreon F comsmnr [Frontono coaacen @

€|  Comparacidnde Perfiles

a H X M-Abusioh X

Se cebe eacrior el ara coder agreger el perh

1H M-Abuelobd
(AR-C-ROSA-1175) [AR-C-RO5A-1181)

AMEL x X ¥
CEF1P0 11 13 10 12
D13s317 11 12z
Dis5539 11 13
D18351 17 15
D195433 14 12
D151 2% 12
DIzl33 22 3
D351358 15 is
D55818 1 13
DTEaR0 b ¥
Des117% 1 15
FGA 1% i
THO1 8 T
TROK | 8
WA 17 17

108



19 EXPORTADOR DE PERFILES




Manual del usuario / Version 1.4

GENis

19 Exportador de perfiles

El exportador de perfiles es una funcionalidad que permite exportar perfiles en el formato de
importacion de GENis.

Para utilizar el exportador de perfiles ir al menu Perfiles/Exportador de Perfiles:

- [ ] -, -
GENis B pertites~  sFaMPUDVI § Coincidencias~ E Monitorea~ @Cunhuureudn £ Q (@ & tstaem
4 | Exportador de Perfiles
Categoria: Todas * | Laboraterio:
Perfl: Fecha

El exportador de perfiles es una funcionalidad que p Se puede filtrar por categoria, laborato-
rio (se puede seleccionar entre los laboratorios dados de alta en la aplicacién), perfil (medi-
ante su cédigo de laboratorio) y fecha de creacion del perfil (especificada como fecha desde y
fecha hasta)

Los filtros no son obligatorios, en caso de que no se seleccione ningun filtro, se exportara toda
la base.

Una vez cargados los filtros deseados, se debe presionar el botédn Exportar, lo cual producira
la exportacion de los perfiles.

Se exportaran todos los tipos de analisis. Se generara un archivo .zip que contendra un archivo
.csv por cada tipo de analisis, y estaran paginados cada 1000 perfiles.

En caso de que un perfil tenga mas de un analisis de un mismo tipo, los mismos se exportaran
endistintos archivos.

ermite exportar perfiles en el formato de importacion de GENis.

Para utilizar el exportador de perfiles ir al menu Perfiles/Exportador de Perfiles:

110



16  GESTOR DE COINCIDENCIAS
Y CALCULOS FORENSE




Manual del usuario / Version 1.4

16 Gestor de coincidencias y calculos forense

El Gestor de Coincidencias se divide en tarjetas que agrupan las coincidencias por perfil.

En una primera pantalla, se muestra la coincidencia con el perfil con el que dio el LR més alto
y en una segunda pantalla, los perfiles se agrupan segln su categoria (evidencia, referenciay
numero de aportantes inferido). Las agrupaciones mostradas dependen también de la cate-
goria del perfil agrupador, las cuales se describen en las siguientes secciones.

16.1 Perfil agrupador

Cuando se de alta un perfil genético en una categoria, se lanzan los procesos de busqueda
como se definieron para esa categoria. El perfil ingresado puede encontrar uno o mas perfiles
coincidentes. En el momento de acceder al gestor de coincidencias, este perfil que encontro
otros perfiles coincidentes con él se denomina perfil agrupador.

16.2 Sistemas compartidos

Cada perfil genético se obtiene a partir de la utilizacion de uno o mas kits. Cada kit posee un
conjunto de marcadores o sistemas. Un perfil puede obtenerse a partir de la utilizacion de
mas de un kit, generando lo que se llama perfil consenso. La cantidad de sistemas comparti-
dos resulta de la interseccion de los marcadores correspondientes a los dos perfiles coinci-
dentes. El denominador es la cantidad de sistemas totales que suman ambos perfiles.

16.3 Porcentaje de alelos compartidos

Para cada marcador se evalla la cantidad de alelos coincidentes / la cantidad total de alelos y
el porcentaje de alelos compartidos resulta del promedio del resultado para cada marcador.

Sean Qv P dos perfiles coincidentes y Q el perfil agrupador.
e SiQes Evidenciay P es Evidencia: % de alelos compartidos= Promedio (|Pi intersec-
cion Q| /[Q|).
e SiQesEvidenciay P es Referencia: % de alelos compartidos= Promedio (|Qi intersec-
cion Pl /[P).
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16.4 Estados

Cuando GENis encuentra una coincidencia entre dos perfiles, la misma debe ser confirmada
o descartada. Dado que los perfiles intervinientes pueden pertenecer a diferentes usuarios
responsables de ellos, la confirmacion o descarte de una coincidencia se establece en base a
un sistema de votacion. Para que la confirmacion o el descarte sean definitivos, ambos usu-
arios responsables deben haber realizado la misma operacion sobre la coincidencia, es decir,
confirmarla o descartada.

Es por eso que el estado de una coincidencia depende del estado del perfil agrupador y del
perfil coincidente. Los estados posibles para cada uno son:

Pendiente: estado inicial cuando la coincidencia alin no ha sido valorada para ser confirmada
o descartada.

Descartado: |a coincidencia entre ambos perfiles ha sido descartada por los responsables de
cada perfil involucrado.

Confirmado: la coincidencia entre ambos perfiles ha sido confirmada por los responsables de
cada perfil involucrado.

Conflicto: |a coincidencia ha sido confirmada por uno de los responsables y descartada por
otro.

16.5 Ventana de Comparacién

Al momento de valorar una coincidencia entre dos perfiles se realiza un célculo de LR por
default que depende del tipo de perfiles involucrados en la misma. En esa ventana podran
observarse ambos perfilesy el LR total y el LR para cada marcador individual. Podran modifi-
carse la base de datos de frecuenciay la probabilidad de drop-in y drop-out para obtener un
nuevo resultado.
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Dentro del menu de Notificaciones, accediendo a la coincidencia, se presenta la siguiente
pantalla de comparacion de perfiles:

GEN'S @ Perfiles~  sBaMPI/DVI § Coincidencias IE Monitoreo« %}Cor“'guracwé"

< | nbox
TTPO| Todos '| Fecha | Desds | | Hasta Pendientes || Marcados | Limpiar m
Fecha « Tipo Descripcién Borrar seleccionados 1=
= 2018-09-20 10:26:08 M incid entre: AR-C-ROSA-1177y AR-C-ROSA-1175 =)
OGN Brru Frrion § coorone [Frommer Ghcorprcen 2Q® 8 e

< | Comparacién
o " o] - |
LR 1972422e+17

| Pescuene | | revenre |

CSFIPQ n n 280c880 [ aaea |
» . e
o Pl | 2 u 5478 Pl
8 Caile 2 a 12 TeTHOS: [ i |
Earedd FEN T | FET ] FEATE =
2111 1 % 2 E -] [ tdecia |
R w = 1w M =
1% e |
u =1 1n =
u [se
,,,,, T P L
» (50 = a o [
= el » & =3
P » * u =
15 1 15 16 =2
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A través del boton de Imprimir Reporte, se genera un PDF con la informacion que se ve en

pantalla:

Imprimir

Total: 1 pigina

Guardar como PDF

Camibiar..

Paginas 8 Todo

Disefio Vertical -

16.6 Escenario

| Comparmitn

]
un

01 6 0
u (@l
3 LR
M
)= FEYn:
e
s Wwl
T (B0
™y 0 |
T i |
EAED B
1 b O]
» [ Nul

u u [T

~e

!

FEERRERRERER R D

Cuando en la coincidencia participa una evidencia, se podran generar escenarios en los que
el usuario podra modificar los parametros de calculo. Podra determinar el o los perfiles par-
ticipantes de cada hipdtesis, la cantidad de desconocidos, la base de frecuencias, el valor de

theta, la probabilidad de drop-iny la de drop-out.
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Hacer click en Agregar escenario:

@i ni G oo Pliese o @@ @ 8
€1 Cotatedeceincidoncios
1Mez

(o
mosa 20180830
bt atrnin

it =}

- Eviduncias / Semplen rerey i pre—l o Pecaente Pucatasts

Evidenciss Cantidad de Aportantes Inferidos = 2 Cosastar v |

Los escenarios de calculo poseen dos solapas:

Escenario de Calculo: desde donde el usuario generay parametriza las hipétesis.

GEN|S @%“esv a8y MPIDY § Coincidencias ~ B'-‘c":c'nv {:C}}C:r‘ga'a-:'r:" 2 @ (@' 8 i il

< | Nuevoescenario 1Mez

Bese de Zatcs 2e frecuenciss aldiices Base-Ejemplo r Cosficiente de co-sncertralided (& D Probakilided de Drog-in

Hipsétesis 1 Hipétesis 2

O Cédigo Laborstario Catageria #Drop-outs O Cédigo Labaratorio Catagoria #0rop-
- 1+ Evidenciss | Simples 0 1+ Evidenciss / Simgles 0
Cantided de individucs des s Centided de in N
Probebilided de Or o I Hizdtesis Probabilided de utde ls Hipdtes

= Vohvmr
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Comparacion: herramienta para detectar facilmente de modo visual las diferencias y coincidencias

entre los perfiles.

©GENs Beiee o

. =] o
§-_:'::="..u- | ™| Meritares {%’}-_:-‘;_-acc—

2Q® 8 =

L4 | Nuevo escenario 1Mez

TPOX

1HO MO
¥ 8
- 12 4
0 332 312
18
=l

Resultado: presenta el LR total y por marcador mas los pardmetros que se utilizaron para

obtener el resultado.

©GcNs B

- SBBMPIDY

dencias= E:]'-'-:’t:'ec- @C:f‘g-’a::’ IQ @ ;) 8 it

( | MNuevo escenario 1Mez

Resultados de! LRTOTAL=| 2032e51

RESULTADOS DEL CALCULD
Resultado de LR por Sistema

Sistema

HIPOTESIS CONTRASTADA

Hipdtests 1:
* Agarecay 14+ 1M
» Propebilided de Droo-out de la Higdoesiy 0.01

Hipdtesis 2:
b Asoran
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16.7 Parametros por default

Para el célculo de LR por default se utilizan los parametros de probabilidad de drop-iny drop-
out correspondientes al laboratorio responsable del perfil agrupador.

Esos parametros son exhibidos también al momento de acceder a las opciones de calculos,
tanto desde la ventana de comparacion como en la de generacion de escenarios.

16.8 Acceso al Gestor de Coincidencias

De acuerdo a las reglas de busqueda definidas para cada categoria, al encontrarse una coinci-
dencia de perfiles genéticos, el usuario recibe una notificacion de nuevas coincidencias:

T Q@

0o

O GENs B oo

¢ | inbox
Tipo To v Fecha Pendientes Marcados Limplar
Fecha o Tipo Descripcidn Borrar seleccionados
2018-09-20 10:26:08 N incidencia pendi tre: AR-C-ROSA-1177 y AR-C-ROSA-1175
2018-09-20 10:25:34 | Asociaciin de periles | Perfil para Asociacién: AR-C-ROSA-1178 - 2Mez
4 [ Corga masiva |
2 E

Se puede acceder al analisis y valoracion estadistica de las coincidencias desde las notifica-
ciones o bien desde el menu seleccionando Coincidencias/Forense.

Accediendo desde el ment de Coincidencias, en la primera pantalla se observa un buscador
de perfiles. Se puede realizar la busqueda de perfil tanto por el Cédigo GENis como por el
Caodigo de Laboratorio, y se busca por el codigo completo.
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Nota:

GENIis

e Tenerencuentaquesisedadebajaunperfilquetienematchespendientes,lascoinciden-
ciasqueteniaelperfil,antesdequeseadadodebaja,sepuedenconfirmarodescartar,pero
el perfil no participaen busquedas nuevas, es decir, no se generan nuevas coincidencias

* Dentro del Gestor de Coincidencias, si se quiere realizar una busqueda por un perfil
que fue dado de baja, se debe buscar solamente por el Codigo GENis, dado que puede
ocurrir que el Cédigo de Laboratorio de un perfil dado de baja, coincida con el de un

perfil activo.

El listado de coincidencias se obtiene como consecuencia de la blsqueda segln los filtros
agregados. Por omision, el listado se muestra ordenado desde la coincidencia mas reciente a

la mas antigua por defecto:

O GENs Dovee Bovro

¥

2

O

< | Ccoincidencias

Parfil

Fecha

1Mez
ROSA
tst-admin

2Mez

tst-admin

1H

ROSA
tst-admin

El listado se presenta como una serie de tarjetas con los siguientes datos:

Categoria

Mezcla

Mezcla

Simples.

2018-09-20

2018-09-20

2018-09-20

Laboratorio

Ordenar por:

Codigo de Laboratorio, usuario responsable del perfil, categoria a la que pertenece el perfil,
fecha de la Ultima coincidencia, cantidad inferida de aportantes.

El perfil contra el cual se valoran las coincidencias se denomina perfil agrupador.
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A la derecha se puede observar la cantidad de coincidencias por los estados globales. Estos
estados se forman a partir de los estados de cada uno de los responsables de los perfiles, y
pueden ser: Pendiente, Confirmado, Descartado o Conflicto, como se explicaron anterior-
mente.

Presionando sobre la flecha de la derecha, se despliega la coincidencia con la que obtuvo me-
jor LR y un resumen de los datos del perfil coincidente, como alelos compartidos, sistemas
compartidos, cantidad maxima de marcadores no coincidentes:

EDGENS Brsue vron § conismcune [Frontornor Bhcomtarace @2 Q @ 8
¢ | coincidencias
Perfil Categoria v Laboratorio
Fecha uncier (D
Ordenar por:
1Mez Mezcla
ROSA 2018-09-20
2 2 - - -

tst-admin

1H Simples 15/15 H4.44% o Pendiente Pendiente

Nota: se considera mejor LR al que obtuvo el nimero mas grande.

Para poder ver del detalle de las coincidencias y poder confirmarlas o descartarlas, presionar
enel boton Ver todos, el cual accede a una nueva pantalla cuya configuracion depende de si el
perfil agrupador corresponde a una evidencia forense o a una muestra de referencia:
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GENlS 8%"’&5- sFaMPIT § Coincidenciasw :":'::'=.:- {:‘3‘}::":::—::' 7—"? Q (& 8 - =
€ |  Detalle de coincidencias
1Mez st 2018-09-20
ROSA &
tst-admin 2 - - - -
R oF Cantidad de A i =1

1 Evidencias / Simgles 13/13 S4.44% 297e419 o Pendiente Pendiente

-

Evidencias Cantidad de Aportantes Inferidos = 2

IMez Evidenclas /Mezcls 13/13 s189% 33348 1 Pendiente Pendiente

16.9 Perfil Agrupador: Referencia

Cuando el perfil agrupador corresponde al de una muestra de referencia, los perfiles contra
los que se encontraron coincidencias se agrupan entre Referencias y Evidencias.

No deberian encontrarse coincidencias entre perfiles de referencia excepto que una muestra
indubitada se ingrese debido a que una persona se presentd con otra identidad o en el caso
de gemelos idénticos.

Al expandir las Evidencias se observa los perfiles contra los cuales la referencia obtuvo coin-
cidencias acorde a los algoritmos de busqueda establecidos entre las categorias.
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GEN|S %‘F-&"‘ e gBAMPIDV § Coincidencias I= Menitoreo = %}C:""g:e: an IQ ::@: é/
¢ | Detalle de coincidencias
1M1ez Mezcla
t AMARILLO 2018-09-20
2 5 - = o
mrube
Referencias o Evidencias Cantidad de Aportantes Inferidos = 1 ABTegar nuevo escenario [_ .\_l Descartar todo )

Evidencias Cantidad de Aportantes Inferidos = 2

Enlaagrupacion de las evidencias, para cada perfil podemos ver:

Cddigo de Laboratorio.

Categoria.

Sistemas compartidos.

Porcentaje de alelos compartidos.

LR

Cantidad maxima de marcadores no coincidentes

Valoracién del estado del perfil agrupador

Valoracion del estado del perfil coincidente
Ver escenarios

10. -+ Agregar un nuevo escenario

11. Jescartar

12. ) Acceder a la ventana de comparacion.

WO hH W=

Descartar todo | *Descerter todo
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16.10 Perfil Agrupador: Evidencia

Debemos distinguir la cantidad de aportantes inferidos en la evidencia que actlia como perfil
agrupador en dos o distinto de dos.

En el caso de que el nimero de aportantes inferidos de la evidencia sea distinto de dos (1 o
mayor que 2), la agrupacion es:

1. Referencias o Evidencias Cantidad de Aportantes Inferidos = 1
2. Evidencias Cantidad de Aportantes Inferidos > 1

GENis L s pe—— " — 2@ @ 8

€| Detalle decoincidencias

1Mez Mezcla

Referencias o Evidencias Cantidad de Aportantes Inferidos = 1

Cantidad de Apaori i 1

Cuando el nimero de aportantes inferidos es dos en un perfil agrupador pertenece a una cat-
egoriadel tipo evidencia es dos, se presentan los perfiles con los que encontro coincidencias
agrupados del siguiente modo:

1. Referencias o Evidencias Cantidad de Aportantes Inferidos = 1
2. Evidencias Cantidad de Aportantes Inferidos = 2
3. Evidencias Cantidad de Aportantes Inferidos > 2
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@GENE BB perties-  oFaMPUDVI  § Coincidencias = [®] Monitorea~ {{J}Lu'lr;r.u'.mu': 2 Q) &
€|  Detalle de coincidencias
Evi02C1 Aportantes miltiples asocisdo a
SHDG WVictima
20180507 2 9 - 1 -
meube

de Apor 1
Evidencias Cantidad de Aportantes Inferidos = 2 ((oescartar tedks )
Evidencias Cantidad de Aportantes Inferides » 2 ( )

En este ejemplo el perfil EViO2C1 es el perfil agrupador y observamos quién es el usuario
responsable del mismo, el laboratorio, la categoria a la que pertenece y la cantidad de apor-
tantes inferidos.

16.10.1 Perfil agrupador con aportantes inferidos <>
2 y sus coincidencias con Referencias o Evi-
dencias Cantidad de Aportantes Inferidos = 1

El perfil agrupador es una evidencia con un nimero de aportantes inferido igual a uno que
produjo una coincidencia con perfiles evidencias que también tienen un Unico aportante in-
ferido con un perfil de referencia:

o
@GEN\S Breticse gFaMPUDVI|  § Coincidenciasw| || Menitorsow  §63 Cansiguracian 2 Q @ =)
€|  Detalle de coincidencias
1Mez Mezcla
— 2018-09-20
tst-admin 2 2 - - -
Referencias o Evidencias Cantidad de Aportantes Inferidos = 1
.............. es 84, Pendiente Fendiente
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Desde aqui puede accederse a la creaciéon de escenarios o a la ventana de comparacion.

16.10.2 Perfil agrupador con aportantes inferidos <>
2 y sus coincidencias con Evidencias Cantidad
de Aportantes Inferidos > 1

Este caso se presenta cuando el perfil agrupador posee una cantidad inferida de aportantes
diferente de dos (1 o mayor que 2) y se encuentran coincidencias con evidencias de cantidad
de aportantes inferidos mayor que uno.

GENis @B perfies-  sBamPyovi & Coincidencias~ [ Monitorso~ 5% Configuracidn ® Q@ 8
< | Detalle de coincidencias
Evi01C2 Aportantes moltiples asociado a
SHDG Victima
2018-05-07 1 1 — _ —

mrube

Evidencias Cantidad de Aportantes Inferidos » 1

Evidencia Forense / Aportantes multipes

Evi2C2 asociado a Victima

20/20 100.00% 20 1 Pendiente Pendiente

Lo mismo que en el punto anterior, puede accederse ala creacion de escenarios o a la pantalla
de comparacion.
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Perfil agrupador con aportantes inferidos = 2
y sus coincidencias con Referencias o Eviden-
cias Cantidad de Aportantes Inferidos = 1

Seleccionando Referencias o Evidencias Cantidad de Aportantes Inferidos = 1, se desplie-
ga una lista de perfiles contra los cuales el perfil agrupador, en este caso Caso3-Mezcla, tuvo
coincidencias segun los parametros de Reglas de Busqueda definidos para la categoria del
perfil agrupador.

€ GENs Brvwe Boreon § - E 2 Q@ 2
{ | Detalle decoincidencias

1Mez Mezcla

SHDG 2016-0%-20

2 2 - - -
tst-admi

: 3 A . 4 g ’” N

Referencias o Evidencias Cantidad de Aportantes Inferidos = 1 (fores " ena ) k escartas todo )
aaaaaaaaaaaaaa pendiente

Evidencias Cantidad de Aportantes Inferidos = 2 C W *

Enla agrupacion de las evidencias, para cada perfil podemos ver:

Codigo Laboratorio

Categoria.

Sistemas compartidos.

Porcentaje de alelos compartidos.

LR

Numero de no coincidencias

Validacion del estado del perfil agrupador
Validacion del estado del perfil coincidente
) Acceder alaventana de comparacion.

WO AW
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En este caso, para valorar las coincidencias estadisticamente hay dos opciones:

1. Presionando O aladerechadel perfil coincidente: en esta opcion el usuario acced-
erad ala comparacion Unicamente entre el perfil agrupador y el coincidente. Llamamos
a esta pantalla ventana de comparacion:

©

l:_:l_-_'lb(ﬁ

(1]
f

@GENB %%;E"'Ei- :'.T"E‘h'-':l:- § Coincidencias » E'-';'::'—:c- {g}::"';.'ec:' é (' (

¢ | comparacién

AR-C-ROSA-1177 (1Mez) @ AR-C-ROSA-1175 (1H) @ Opciones estadisticas @ m
Suizenies /Mazsls Eozenziss/Sirmgies RMP; 2.5174e-20  #

LR: 3.972422e+1% 13713 |

CSF1PO 1 13 1 13 [ ata |
0135317 [ & | L] L] 6345482 =0
D1£5539 12 12 13 5478456
D18551 B 12 8 12 [ Media |
D193433 13 13 14 [ it |
D21511 £ .2 o 332 32018 =
D251338 18 24 18 24 125181175 =
[-EETELE 16 2435433 =
D75820 [ 10 ] 1 =3

Presionando en el |&piz ubicado a la derecha del LR, se puede modificar las opciones
de calculo en cuanto a la base de frecuencias a utilizar y los parametros de drop-iny
drop-out.

Cpciones estadisticas

Base de datos de frecuencias Coeficiente de co-ancestralidad (O):

alélicas: ~
‘ Base-Ejemplo v )
Probabilidad de Drop-in: Probabilidad de Drop-out:

Muestra: AR-C-RO5A-1177
Hipétesis 1: AR-C-RO5A-1176 = 14
Hipotesis 2: AR-C-ROSA-117£ = 1 desconocido

Calcular Cerrar
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2. Agregar escenarios de calculo: en este caso se accede alacreacién de un nuevo
escenario de calculo presionando el boton Agregar escenario.

C)GENE Bre. vnon § oo [Frioneovor hcomgrase 2 Q@ 8 e

¢ | Detalle de coincidencias

1Mez Mezcla
ROSA

tst-admin 2 2 a i i

Referenclas o Evidencias Cantidad de Aportantes Inferidos = 1

H Evidencias / Simples. 13715 Sd4ak 397e419 o Pendiente Pendiente

El boton Ver escenarios permite acceder a escenarios de célculo previamente guardados.

GEN'S Perfiles»  @hE MPI/DY § Ceincidencias -:! tored {é‘}::"’g..'e:.‘.’ & (?‘/I '&' 8 St

¢ | Escenarios: AR-C-ROSA-1177

Fecha MNombre Estado v Buscar x

Fecha « Nombre Estado Descripcién Acciones

2018-09-24 12:06:41 Escanaric 1 Pergiente P x

Presionando el boton ¢  puede editarse el escenario.
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16.10.4 Perfil agrupador con aportantes inferidos = 2
y sus coincidencias con Evidencias Cantidad
de Aportantes Inferidos = 2

Desplegando esta agrupacion de perfiles coincidentes con el agrupador podremos observar
las coincidencias resultantes del algoritmo de blsqueda Mezcla Mezcla vy el resultante del
calculo de LR para estos casos:

@GENH %,:e"esv S8 MPID § Coincidenciasw ; onitoreo » @I:J;.'s::' @ Q ; =
¢ |  Detalle de coincidencias
1Mez M oo
ROSA 0%,
tst-admin 2 2 - - -
Referencias o Evidencias Cantidad de Aportantes Inferidos = 1 C-'\- AT NLIEVD €508 J (_ escenarios ) ( scartas tod J
Evidencias Cantidad de Aportantes Inferidos = 2 *Dascerter todo
IMez Evidencias / Mezcla 13/13 A3.89% 333e+8 1 Pendiente Pendiente

Presionando en el botén se ') accede ala ventana de comparacion:
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::-) GENIs

g e o Q
©)GENs Do Borron § concomcne [T & 2Q @ 8
¢ | comparacién
hﬁczﬁofh ‘1\1??‘|-1II\I"|EZ?0 ﬂR'C-:R(?‘E\:‘\.-‘fIl ?Ef_.l’.'\:kd il Opciones estadisticas 0 m
IR:3328782¢48 4 "y
PENIMENTE | PeENDIENTE |

M CoE100) [ Media |
D138317 E (| [ Meia |
D143539 12 (IEVI | | T 2287811 [ Mcdia |
D18sS1 8 12 [ Meia |
13 3] EE | N | I | T 0402134 =
£l 392 [ | P | T F 822772 [ Media |
B 4 )= =] [ Media |
u (Z1 [ e

AR-CROSA1176 (1M)

Las opciones estadisticas pueden modificarse presionando # , aladerechadel LR.

En el caso de las coincidencias entre dos evidencias de dos aportantes cada una, lo Unico que
puede modificarse es la base de datos de frecuencia utilizada para el calculo.

16.70.5 Perfil agrupador con aportantes inferidos = 2
y sus coincidencias con Evidencias Cantidad
de Aportantes Inferidos > 2

En estos casos se puede acceder a la ventana de coincidencias pero no es posible realizar
calculos estadisticos ni confirmar la coincidencia:
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GENis @Pgmx- S5 MPL/DVI § Coincidencias Monitoreo {E.:)}Conhgmacidn & O> “ 8

€ |  Detalle decoincidencias

- N
Referencias o Evidencias Cantidad de Aportantes Inferidos = 1 ((agresar nuevoescenaria ) ( verescenarios | (( Descartartode ) (3:,'

5N
Evidencias Cantidad de Aportantes Inferidos > 2 Q_ﬂ

EvibO2-F1 Evidencias / Mezcla 20/20 100.00% . o Pendiente Pendiente @ -+ i
. — { [ il -
GENis &R perfiles~  aBuMPIDVI § Coincidencias~ ||:| Monitoreo~ {é%c:nnngjmian 8 @ @ 8 mava
( | Comparacldn
AR-GTEST-13087 (Evidencia01-B02) € AR-C-TEST-19917 (EviMO2-F1) © O i m
(Evidencias / Simples) (Evidencias / Mezcla) pe B

:

CSFIPO 1 12511 [T TS

D125391 173 20 19 [ Al |

D165539 0 11 wn

otass1 2 16 (22 (s (6] m

D195433 132 14 13 (EER | BEE | T

D151656 16

na1e1e 22 an e 1M as 1A 1 ais 1 =

Fr[l‘inrnzllnif Salacclinar kit = &= e Conhrmar Colncldenclay’,’ Descartar Colncidencla
es 5

16.71 Descarte masivo de matches

Presionando laflechade laizquierda, en el menu de Coincidencias, se despliega la coinciden-
cia con mayor LR.

Haciendo click sobre Descartar todos automaticamente descarta todos los matchs encon-
trados con ese perfil:
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E)GENS B dovron § coniine [Frimtonor cotprncn 2Q® 8
< |  coincidencias de Forense
Parfil Catagoria . Labaratorio

Ordenar por:
1H Sospechases T
AMARILLO 2018-09-20 1 2 )
tst-admin - - - -
1Mez Mezcls 15/13 100.00% A9Tes19 o Pendiente Pendiente Descartar todos

Aparece un cartel de confirmacion del descarte masivo de todas las coincidencias:

Descartar Coincidencias

Al confirmar esta accicn se descartardn todas las coincidencias del grupo. jEsté segura?

Accediendo al detalle de todas las coincidencias también se puede Descartar todo:
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GENis %F\El‘ﬂesv 5BuMPI/DVI §Ca'r\cidé'\cia5v

Monitoreo »

{é}CDnﬁgurau:'-r =& @ @

< Detalle de coincidencias

2Mez

Laboratorio: AMARILLO

Usuario responsable: tst-admin

Todus

Categoria: Mezcla

Ultima enincidencia: 2018-09-20

Pendienles

Aportantes Pendientes Confirmados | Descartados Conflictos

2 3 - - -

Confirmados Descarlados Conflicios

Evidencias Cantidad de Aportantes Inferidos = 2

Cédigo Laboratorio Categoria Sistemas comp. {3
2Miez Cvidencias / Mezcla 15715
1Mlez Evidencias / Mezcla 15/15
1Mez Evidencias / Mezcla 15/15

GENis LR rertiese  gBuMALS

(2%} §Coircidfrciasv Muﬂ'\turEDv {%C:rﬁgur&mér @ @ @ 8

Alelos comp.$

100.00%
62.22%

62.27%

Descartar todo @

LR No coincid. $ E.agrupador E. coincidente Comparar
1.09e+19 o Pendiente Pendicnte Il 6_/
7.66e+4 [] Pendiente Pendiente i @'
3.33e+8 1 Pendiente Pendiente (] Gj

¢ | Detallede coincidencias

2Mez
Laboratorio: AMARILLO
Usuario responsable: tst-admin

Todos

Categoria: Mezcla

Ultima coincidencia: 2018-09-20

Pendientes

Aportanies Pendlentes Confirmados Descartados Conflictos

2 2 - 1 -

Confirmados Descartados Conflictos

Evidencias Cantidad de Aportantes Inferidos = 2

Caodigo Laboratorio 3 Categoria Sistemas comp.
2Micz Evidencias /Mezcla 15/15
M1ez Evidendias /Mezcla 15/15

Alelos comp.

100.00%

62223

Descartar todo (\_/\)

LR No coincid. E.agrupador E. coincidente J Comparar
Y
109c11 [ Descartado Pendicnte (I )
o)
7660t 0 Descartado Pendiente )
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17 Auditoria

GENis permite auditar todas las actividades realizadas sobre el sistema accediendo al menu
Monitoreo/Historial de Operaciones:

GENiS & rerfies- oFaMPIDVI & Coincidencias - Monitoreo= 9% Configuracion £ Q @ 8 pereie
( | Historial de operaciones - Grupo de eventos

id FechaInicio Verificar Ve
1076 2018-09-1108:36 j %] @
1075 2018-09-1008:41 j 2 @
1074 2018-09-07 14:48 =) ®
1073 2018-09-06 13:23 o [
1072 2018-09-05 10:53 p] (-
1071 2018-09-0312:56 =) ]
1070 2018-08-24 14:35 ) @
1069 2018-08-1110:21 v -
1068 2018-08-1409.27 j %] @
1067 2018-08-09 10:28 ) @

n23456789m,|.

El registro de todas las operaciones realizadas por los usuarios es inalterable y se divide en
lotes. Para garantizar que un lote es correcto, presionar eny se obtiene la comprobacion me-
diante el siguiente mensaje en pantalla:

- A (B -
GENiS (@ Perfiles- 5B MPI/DVI § Coincidencias - Monitoreo~ @Canﬁguraciéﬂ |£ '9»’ -/ 8 L)
< | Historial de operaciones - Grupo de eventos

Id Farhalnicia Verificar Ver
VERIFICACION DF LOTF .

1076 2 {8 ) ®
El lote de logs es consisitente y no presenta alteraciones. S

1075 2016-09-100841 o @

1074 2018-09-07 14:48 a @

Para realizar analisis o control de las operaciones realizadas por los usuarios sobre el siste-
ma se presiona en el ® botdn vy se accede a la siguiente pantalla:
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GENis @;Pgrﬁ\es- 5Fa MPI/DVI §Coincidencia;- Munitoma- {:ﬁ}c‘mﬁguraciﬁn 9 @' ()' & peresi v

< Registro de eventos

Usuario Fecha
| Desde Hasta

T e -

Id « Fecha Usuario Operacion Recurso Resultado
209427 2018091120338 perez lecturadel Ing de aperacinnes ok
209421 2016-09-1112:03:35 perezj Lecturade permisos ok
209420 2018-09-1112:02:10 perezj Lectura del log de operaciones ok
209419 2018-09-1112:00:06 perezj Lectura del log de operaciones Ok
209418 2018-09-1112:00:06 perezj Lectura del log de operaciones ok
209417 2018-09-1111:57:58 perezi Busqueda de perfiles Ok
209416 2018 09 1111:57:58 perezj Lectura de grupos y categorias. ok

niuaberuvm_.-

Se pueden realizar busquedas sobre el lote de operaciones por usuario, fecha, operacion y
resultado (Ok o Error).

También puede recorrerse el lote con los controles ubicados en la parte inferior de la pantalla.

f ]
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18 Notificaciones

GENis cuenta con un inbox de notificaciones. Es un sobre ubicado en la parte derecha que
indica la cantidad de notificaciones pendientes.

Para acceder al detalle de las notificaciones, al hacer click sobre el icono del sobre: =2
A medida que van llegando notificaciones, se va actualizando el nimero del sobre.

En GENis la mayoria de las notificacion indica que se tiene una acciéon pendiente del usuario.
Hasta que no se realice la accion pendiente, la notificacion quedara en negrita.

Se tiene la posibilidad de marcar con un flag las notificaciones que son importantes:

GEN|S (8 Perfiles ~ j%ﬁMPl/DVl § Coincidencias - Monitoreo- é:é}Conﬁguracidn @ r@ ":é) 8 perezi
< | Inbox
Tipo | Todos v Fecha | Dese Hasta Pendientes (| Marcados Limpiar
Fecha Tipo Descripcion Borrar seleccionados

2018-09-11 11:56:28 Nuevo Perfil: AR-C-SHDG-1369 - prueba_baja
2018-09-11 11:53:53 Nuevo Perfil: AR-C-SHDG-1368 - prueba_baja
2018-09-1111:27:52 [ perfiles | Nuevo Perfil: AR-C-SHDG-1367 - Evidencia02
2018-09-1111:14:13 [ Perfiles ] Muevo Perfil: AR-C-SHDG-1366 - Victima01

™ 2018-09-11 11:09:00 Perfil para Asociacion: AR-C-SHDG-1365 - Evidencia0l
2018-09-11 11.09.00 Mugvo Perfil. AR-C-SHDG-1363 - Evidencis01
2018-09-1110:36:16 Mueve Perfil: AR-C-SHDG-1364 - victima

|F 2018-09-1110:30:16 [ Asociacion de perfiles ] I Perfil p iacion: AR-C-SHDG-1363 - Evid

2018-09-1110:30:16 [ perfiles | Nuevo Perfil: AR-C-SHDG-1363 - Evid
an1e na anasanas a— Bt el AR ELPU 4980 Rifrnedeind 14

Para eliminar las notificaciones, seleccionar las notificaciones que se desa eliminar y hacer
click en el botén Borrar seleccionados.
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GEN\S {gPerﬁles- ﬂ%ﬂMPIfD\II §Coin(idencias- Monimreo- {:"}Cuﬂﬁgum(idn @ t@ (\@ & perezj »

< | Inbox

To | Todos v|  Fecha | Desce || Hasta Pendientes et P

Fecha Tio Descipen :
2018-09-1111:56:28 [ Perfiles } Nuevo Perfil: AR-C-SHDG-1369 - prueba_baja O
2018-09-11 11:53:53 Perfilas Nuevn Perfil: AR-C-SHNG-1348 - prusha_baja U
™ 2018-09-1111:09:00 Perfil para Asociacion: AR-C-SHDG-1365 - Evidencia01 0
2018-09-1111:09:00 [ Perfiles } Nuevo Perfil: AR-C-SHDG-1365 - Evidencia0l
2018-09-1110:36:16 Nuevo Perfil: AR-C-SHDG-1364 - victima
™ 2018-09-1110:30:16 Perfil para Asociacion: AR-C-SHDG-1363 - Evid O
2018-09-1110:30:16 [ Perfiles } MNuevo Perfil: AR-C-SHDG-1363 - Evid D

18.1 Basqueda avanzadayy filtros

Se pueden aplicar varios filtros sobre las notificaciones.

Se tienen los siguientes casilleros para tildar y realizar un filtro:
e Pendiente: muestratodas las notificaciones pendientes de realizar alguna accion.
e Marcado: muestras aquellas notificaciones que fueron marcadas como notificaciones
de importancia.

Ejemplo de notificaciones pendientes:

- B (D :
GENis & perfiec.  sBampinvi § Coincidancias - Mnmmmn- Sis‘}(‘nnﬁgumri('m 2 Q @& & pereii
£ | inbox
Tipo | Todos | Fecha | Desce Hasta ‘ Marcados | Limpiar
Fecha ~ Tipo Descripcidn Dorrar seleccionados O
2018-09-1111:36:28 [ Perhiles Nuevo Per fil: AR-C-SHDG-1369 - prucba_baja D
Z015-09-1111:23:33 Muevo Perfil: AR-C-SHIXG-1368 - prueba_baja =
2018-09-1110:30:16 Asociacion de perfiles Perfil para Asociacion: AR-C-SHDG-1363 - Evid o
2018-09-1015:30:19 Nuevo Perfil: AR-C-SHDG-1361 - Mitocondrial 10 0
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Se puede filtrar por un rango de fecha (fecha desde/hasta) y por el tipo de notificacion.

Ejemplo tipo de notificacion Asociacion de perfiles:

GEN|S &% Perfiles - ﬂ%—ﬂ MPI/DVI § Coincidencias - Monitoreo~ {C}} Configuracion

2 Q @ £ o

“ | Inbox

et - - Fendente

Fecha Tipe Descripcién
2018-09-1111:.09:00 | Aso on de perfiles ] Perfil para Asociacion: AR-C-SHDG-1365 - Evidencia01

2018-09-1110:30:16 [ Asociacion de perfiles ] Perfil para Asociacion: AR-C-SHDG-1363 - Evid

18.2 Tipo de notificaciones

P

Borrar seleccionados

Existen distintos tipos de notificaciones y seguin de que tipo se trate, se identifican con un

color diferente.

A continuacion se muestran los tipos de notificaciones, acciones requeridas y cuando se re-
suelve la notificacion (en el caso de que tenga una accion asociada) :

Generales

e Usuarios: se genera cuando un nuevo usuario solicita acceso a GENis o realizd su blan-
gueo de contrasena. Se resuelve cuando se le otorga el acceso. Se identifica con un

color verde.

e Cargamasiva: Se genera cuando ingresa un perfil en el paso 1 de la carga masiva, y se
resuelve cuando se aprueba en el paso 2. Se identifican con un color morado.

e Perfiles: Se generacuando ingresaun perfil alabasey ain no tiene datos genéticos. Se
resuelve al incorporarle alguin analisis. Se identifican con un color azul.

Forense

e Asociacion de perfiles: Se genera cuando ingresa un perfil candidato para asociacion.
Se resuelve cuando se asocia el perfil. Se identifican con un color naranja

e Coincidencias: Se genera cuando se encuentra un nuevo match, y se resuelve cuando
se le hace un hit o descarte al mismo. Se identifican con un color violeta.
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e Coincidencias de personas: Se genera cuando se encuentra un nuevo matchenel
proceso de busqueda de personas. Se resuelve cuando se valida el escenario asocia-
do a este match. Se identifica con un color morado.

e Escenario de pedigri: Se genera cuando se finaliza el calculo de LR en un escenario
de pedigri. Se identifica con un color azul.

e Agrupacion de restos DVI:

Finalizacion de busqueda de agrupaciones: Se genera cuando se realiza una
agrupacion automatica para un caso de DVIy se encontraron agrupaciones. Se
identifica con un color verde.

No se encontraron agrupaciones: Se genera cuando se realiza una

agrupacion automatica para un caso de DVIy no se encontraron agrupaciones.

Se identifica con un color verde.

e Interconexion de Instancias

Instancia Inferior: Se genera cuando una instancia inferior esta pendiente de
aprobacion de unainstancia superior. Se identifica con un color gris.
Notificaciones de Match/Descarte/Hit: es Ia misma notificacion de Coinci-
dencia. Se notifica a los owners de los perfiles que dieron match/descarte/hit y
al administrador de la Instancia Superior.

Confirmacion de Coincidencia: Se genera cuando se confirma una coinci-
dencia. Se notifica al owner del perfil de |la instancia con la que hubo matchy al
administrador de la Instancia superior. Se identifica con un color violeta.
Descarte de Coincidencia: Se genera cuando se descarta una coincidencia. Se
notifica al owner del perfil de la instancia con la que hubo match y al adminis-
trador de la Instancia superior. Se identifica con un color violeta.
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19 Tipificacién de Motivos

La tipificacion de motivos permite configurar los motivos que van a aparecer cuando se reali-
cen las siguientes acciones:

e Rechazo de un perfil

e Bajadeun perfil.

Para configurar la tipificacion de motivos, ir al menl Configuracion/Catalogos/Motivos.

GEN|S @P@rﬁles- 538 MPI/DVI § Coincidencias ~ Monitoreo- @Conﬁguradén @ (@) (;)
< | Configuraciones
a Categorias E Parametros estadisticos g. Catalogos
Categorias Frecuencias Alélicas Laboratorios
Kits Modelos Mutacionales Genetistas
Marcadores Tipo de Material Bioldgico
c%é Interconexién de Instancias @ Seguridad
Instancia Superior Usuarios
Roles

Seleccionar el tipo de motivo que se quiere tipificar y hacer click en el botén Nuevo:

GEN|S égParﬁles- ﬁ%ﬂMPVDVl § Coincidencias - ﬁ Monitoreo €§}Ccnﬁguracidn § @ {\;:' 8 ekl
( | Configuracion de instancia superior
Tipo de motivo [ Rechazo de perfil
Nuevo
Motivo Modificar Eliminar
Error de carga G F
Duplicidad ] Fx
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Agregar la tipificacion correspondiente y hacer click en Guardar:

AGREGAR NUEVO MOTIVO

Descripcidn *

‘ Perfil cargado en forma errones |

Observar que quedo cargado el motivo. Se tiene la posibilidad de modificarlo y/o eliminarlo:

& Fmu =
GEN|S gperﬁ\es- ﬂ%ﬁMPVDV' § Coincidencias = Monitureo- @Conﬁguradém @ \@' .é," & [es tandfi
( | Configuracion de instancia superior
Tipo de motive Rechazo de perfil M|

Motivo Modificar Eliminar
Errordecarga [} Fx
Duplicidad (=] F

Perfil cargado en formacrronea G L]
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20 Basqueda de Personas

Este capitulo abarca dos médulos:
e Busquedade personas desaparecidas (MPI)
e Busquedade personas victimas de desastres (DVI)

Las investigaciones de personas, son situaciones donde los perfiles genéticos de determina-
dos restos humanos son comparados con perfiles obtenidos de muchas y diferentes muestras
biologicas, lo que introduce un nivel de complejidad que va mas alla de los desafios del analisis
de parentesco convencional en ciencias forenses.

20.1 Creacién de un caso

El primer paso para trabajar con pedigris, es dar de alta un caso.

Para generar un nuevo caso, dentro del mend MPI/DVI, hacer click en el botén Nuevo Caso :

: e -
GEN\S @ Perfiles - [.j—%:, MPIIDVJ g Coincidencias - ﬁ Monitoreo~ {‘:J}Ccnﬁguracidn & ‘Q\ ‘\!, 8 C==d]
( | Listado de casos
Cadigo Estado Abierto v Tipo decaso v Limpiar
codigo del caso Tipo de caso Responsable [T | e Cerrar Dar de Baja
Pendientes

Caso Interpal MPI mrube Abierto o @ ] ]
Caso MPI_LM MPI mrube Abierto o @ F L

Caso NN MPI mrube Abierto [} ] [ P

Al crear un nuevo caso, me abre una pantalla en la solapa Datos de la causa, en donde se deben
completar dos campos mandatorios:

e Cddigodel caso: nombre que identificael caso. Debe ser Unico, es decir, no puede haber dos
casos con el mismo nombre (incluso si el caso esta en el estado Borrado).

e Tipo de caso: MPl o DVI. Segin lo que se complete en este campo, cambian las solapas del
Caso:
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i 5 . . tstadm.. =
GEN'S %)I’e‘ﬁ esv | &a2MPLDVI § Coincidencias~ Monitoreo {@%Ccrﬁgu'acl:r @ @ @ 8
£ I Datos del caso
DATOS DE LA CAUSA PERFILES DE REFERENCIA PEDIGRI GESTOR DE COINCIDENCIAS
Codigo del caso * lipo del caso *
Casnlbaria
Informacion causa Informacion persuna buscada
Juzgade
‘ Duscar = ‘ Q
Fiscalia g = -
‘ Alias Nombre Apellido Ver/Editar datos Borrar
Tipn de delitn n

Delito involucrado

Niimero de causa o Expediente

Para MPI se tienen las siguientes solapas:

e Datosdelacausa

o Perfiles de Referencia

e Pedigri

e (Gestor de Coincidencias

Para DVI se tienen las siguientes solapas:

e Datosdelacausa

o Perfiles de Referencia

e Perfiles NN post mortem
e Agrupador de restos

e Gestor de Coincidencias

o Pedigri

El detalle de cada solpa se ve en los siguientes capitulos.

Unavez creado el caso, el mismo aparece en el listado de casos, dentro de la pantalla principal

del ment MPI/DVI:

147

Manual del usuario / Version 1.4



Manual del usuario / Version 1.4

) GENis

) GENis &= Sl . - 20 Q @ & pereziv
Perfiles= 55aMPI/DVI Coincidencias = Monitoreo - Configuracion ) -
( | Listado de casos
Codizo Estado | Abierto Tivo de caso v Umplar
Codigo del caso Tipo de caso Responsable Estado G e o Cerrar Dar deBaja
Pendientes
ek beed pet s s o £
Caso Interpal MPI mrube Abierto 0 (<] ] ]
Caso MPI_M MPI mrube Abierto 0 [ Fx Fx
CasoNN MPI mrube Abierto 0 @ L] L]

Por defecto se muestran los casos en el estado Abierto. Se puede filtrar por estado, tipo de
caso y por el cédigo del caso (no hace falta escribir el cédigo completo, con poner parte del

mismo, realiza la busqueda).

Para ingresar al caso, hacer click enelicono @ de ojo que permite ingresar al caso.

Una vez guardado el caso se pueden completar las solapas e ingresar la metadata. EI Codigo
del casovy el Tipo de caso quedan en un estado de solo lectura sin poder modificarse:

20.2 Estados de un caso

Se tienen tres estados posibles por los que puede pasar un caso:

e Abierto: estado inicial en el que se encuentra el caso al crearlo y durante el cual
permanece mientras se lo este trabajando. Del estado Abierto se puede ir al estado

Borrado o Cerrado.

e Cerrado: Para poder cerrar un caso, hacer click sobre el boton Cerrar en el listado de
casos. Todos los pedigris pertenecientes al caso, no deben tener matchs pendientes,
caso contrario, no me permitira cerrar el caso y aparecera un mensaje de advertencia
de que se tiene coincidencias pendientes. Si no se tiene coincidencias pendientes,
aparecera el siguiente mensaje de advertencia, antes de proceder a cerrar el caso:
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Advertencia

Los pedigris asociados al caso se cerraran automaticamente.
Diar de baja los perfiles asociados al caso

<

Tener en cuenta que si se marca la opcion Dar de baja los perfiles asociados al caso,
solo de daran de baja de la base si no se encuentran asociados a otros casos y no
tienen matchs pendientes.

Cuando un caso estd en estado Cerrado no se puede hacer ninguna accién sobre él,
queda en estado solo lectura. Si se puede ver toda la informacion que contiene.

e Dar de Baja: Se tiene la opcion Dar de baja que elimina el caso. Para poder dar de
baja un caso, de deben cumplir las siguientes condiciones:
- No se podra tener matchs pendientes
- No se podré tener pedigris en el estado Confirmado.

Antes de darlo de baja me aparece un cartel de advertencia (mismo cartel de para cerrar un
caso) y sise marcalaopcion Dar de baja los perfiles asociados al caso, solo de daran de baja

de la base si no se encuentran asociados a otros casos y no tienen matchs pendientes.

Al borrar el caso, el mismo aparece en el listado grisado sin posibilidad de poder accederlo.
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20.3 Metadatadeuncaso

Dentro de un caso, en la solapa Datos de la causa, me permite agregar la metadata

Para agregar lametadata, hacer click sobre el botén Nuevo y me aparece la siguiente pantalla:

Informacién de la persona buscada

Alias * Mombre Apellido

JP Juan Perez
Mamero de documento Sexo Macionalidad Fechade desaparicién

23657289 Mascul T Chileno 20/12/2017 =]
Fechade nacimiento Rango de fecha de nacimiento hasta

] ] ]
Altura Peso Color de pelo Color de piel
78 rubic

Vestimenta

Caracteristicas particulares
IUn tatuaje en el brazo izquierdo

A

X Cancelar T Limpiar Guardar

El campo Alias que es un campo mandatorioy no editable. El alias es Unico, no se puede tener
dos alias iguales dentro del caso.

Al hacer click sobre Ver/Editar datos, me permite agregar mas informacion.

Dentrodel recuadro de Informacion personabuscada, me aparece el listado de toda lameta-
data que se hayan cargado para el caso. Los registros estan ordenados por el campo alias.
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. T ;
GENis & rerties.  sZampyovi § Coincidencias = Monitoreo~ ﬁ} Configuracion # Q @& & peeriv
< | Datos del caso Caso Interpol
DATOS DE LA CAUSA PERFILES DE REFERENCIA PEDIGRI
‘Cadigo del caso * Tipo delcaso *
Caso Interpol MPI A
Informacion causa Informacion personabuscada
e ) Nuevo
I Buscar | Ingrese alias,nombre o apellido Q
Fiscalia
| Alias Nombre Apellido Meeana | sorer
datos
Tipo de delito
| EF Ezeyuiel Paee [} [}
v
Delitoinvolucrado P Juan Perez @ K
"]
MG Martin Gonzalez ® P
| NT Nicolas Torres -] )

20.4 Asociar perfiles aun caso

El siguiente paso, luego se haber creado el caso, es asociar los perfiles que se van a utilizar

cuando se generen los nodos del pedigris.

Segln el tipo de caso (MPI o DVI) se tienen las siguientes solapas para asociar perfiles:

MPI

o Perfiles de Referencia
DVI

o Perfiles de Referencia

e Perfiles NN Post Mortem

Estas solapa permite asociar los perfiles que se van a poder asociar a los nodos del pedigri.
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20.5 Solapa Perfiles de Referencia

Esta solapa solo me permite asociar perfiles pertenecientes a las categorias:

Para MPI
e Persona que busca conocer su identidad bioldgica. (Individuo INNV)
e Individuos de Referencia (IR)

Para DVI
e |ndividuos de Referencia (IR_DVI)

Se puede asociar un perfil en particular o un lote completo.

20.6 Solapa Perfiles NN Post Mortem

Para el tipo de caso DVI, aparte de la solapa Perfiles de Referencia, se tiene la solapa Perfiles
NN Post Mortem.

Esta solapa permite asociar perfiles pertenecientes a las categorias Post Mortem de DVI:
e Elementos Personales hallados de la persona desaparecida (ENN)
e Restos Biologicos no identificados (RNN)
e Personas fallecidas no identificadas (INN)
e Personas fallecidas cuya identidad quiere analizarse (PFNI)

20.7 Asociar Lote

Para asociar un lote, hacer click en el boton Asociar Lote y aparece una pantalla que me per-
mite buscar el lote por ID o por nombre:
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®

©

®
(8]
5

GEN|S %I’e'ﬁ esw %‘:i:\-:w é Coincidenciasw Monitoreo» {é‘}’\::";u'ac ion

4 | Datos del caso Caso Iberia

DATOS DE LA CAUSA PERFILES DE REFERENCIA PEDIGRI GESTOR DE COINCIDENCIAS

Asociar Lote J Asociar Perfiles Desasociar seleccionados

Cantidad de perfiles: 0 &= 0

v Id Lote Nombre Lote Cadigo GENis Cddigo Laboratorio ‘Ver genotipificacion Ira perfil Desasociar

Asociar perfiles de un lote

a

Id Lote: Nombre del Lote Fecha v

222 Familia Romibola 12/09/2018 *

Se asociaran anicamente los perfiles de referencia del lote.

Cancelar Aceptar

Tener en cuenta las siguientes consideraciones:

e Se puede asociar mas de un lote a la vez, siempre y cuando tengan nombres similares,
ejemplo: FAM1, FAM2, dado que la asociacion es segiin lo buscado en pantalla.

e Parapoder hacer efectiva la asociacion del lote, se debe marcar el casillero:

e Se asociaran solamente (como indica la leyenda) perfiles de Referencia (IR e INNV
para MPly IR_DVI para DVI), es decir, si un lote contiene perfiles correspondientes a
otras categorias, solo asociara los perfiles de las categorias permitidas.

e Paralos casos de DVI que tienen ambas solapas (Perfiles de referencia y Perfiles NN
post mortem), segun la categoria perteneciente al perfil se asociaran en una solapa u
otra. Ejemplo: si en la solapa Perfiles de Referencia cargo un perfil con categoria ER,
este perfil se cargard automaticamente en la solapa Perfiles NN Post Mortem.
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e Tener en cuenta que para el caso de DVI, si se tiene un pedigri activo y se asocia un
nuevo lote, solo se asociaran los perfiles correspondientes a la solapa de Perfiles de
referencia. Para que se pueden exportar tambien los perfiles pertenecientes a la so-
lapa Perfiles NN Post Mortem, cambiar el estado de los pedigris a En Construccion,
importar el lote y volver a activarlos.

20.8 Asociar Perfiles

Para asociar perfiles se cumplen las mismas reglas que para asociar un lote.
Para buscar el perfil a asociar se puede buscar por los siguientes campos:

e (Codigo GENis

e (Cddigo Laboratorio
e |Dde Categoria

e Responsable

La columna Asociado, indica si este perfil ya esta asociado en el caso, lo cual no me permitira
volver a asociarlo. Se pueden tener asociado el mismo perfil a varios casos pero no se puede
volver a asociar al caso un perfil que ya esta asociado:

Para poder hacer efectiva la asociacion del perfil, se debe marcar el casillero: #

Tener en cuenta que los perfiles ya asociados no se van a poder tildar.

Perfiles para asociar
mrube Q
Codigo GENis Cédigo Laboratorio Categoria Responsable  Asociado v

Muestras Ante Mortem /

AR-CSHDG-1216 MRS T e mrube No v
Muestras Ante Mortem /

AR-CSHDG-1239 X1 ! mrube Ne v

AR-C-SHDG-1244 Baufest-F7-4M Mussiras ot Mortam | mrubs No @
Individuos de Referencia
Mugstras Ante Mortem /

AR-C-SHDG-1245 BaufestF7-3M ! mrube Ne v
Muestras Ante Mortem /

AR-C-SHDG-1245 Baufest-F7-2M |udividuos de Referenda mrube No
Muestras Ante Mortem /

AR-CSHDG-1247 Bawfest F7-13M e mrube No
Muestras Ante Mortem/

AR-CSHDG-1374 M-AbuglaM I mrube si
Muestras Ante Mortem/

AR-C-SHDG-1375 M-Abueloh ! mrube si
Musstras Ante Mortem /

AR-CSHDG-1376 M-AbuelaP I e mrube si
Muestras Ante Mortem/

AR-C-SHDG-1377 M-HermanaPl e e mrube si



20.9 Desasociar perfiles del caso

GEN

Se puede desasociar un perfil especifico, haciendo click sobre el icono de la papelera o selec-
cionar los perfiles que se desean desasociar y hacer click en el boton Desasociar seleccio-

. e 8
& GEN\S @) Perfiles=  amm MPI/DVI § Coincidencias - Monitoreo- 'fjé?;‘ Configuracidn g \ \-) bk
( | Datos del caso Caso Familia Rombola
DATOS DE LA CAUSA PERFILES DE REFERENCIA PEDIGRI
Rus I Q Asociar Perfiles
Cantidad deperhies: 8 de 8
v 1d Lote NombreLote Codigo GENis Codigo Laboratorio Vﬂ . It aper il Desasociarn
genotipificacion
AR-C-SHDG-1216 MRS @ L ]
AR-C-SHDG-1239 P-1 @ @ ]
& 111 AR-C-SHDG-1244 Baufest-F7-4M @ L )
e 142 AR-CSHDG-1244 Baufest-F7-4M @ @ ]
& 142 AR-C-SHDG-1245 Baufest-F7-3M @ L )

e Nose puede desasociar un perfil que este asociado a un pedigri
e Tener en cuenta que si se quiere desasociar un perfil que es padre (Ver seccion 20.22
Agrupaciones de Restos), los hijos asociados al perfil agrupador pasaran al estado

Activo.

20.10 Creacién del Genograma

El proximo paso es construir el pedigri.

Para crear un nuevo Pedigri, ir a la solapa Pedigri, dentro de un caso, y hacer click en el boton

Nuevo Pedigri:
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. A (B :
GENiS & rerfies- sBaMPIDVI & Coincdencias= =] Monitoreo=  §3% Configuracion 2 Q @ & pereri-
< | Datos del caso Caso Familia Rombola
DATOS DE LA CAUSA PERFILES DE REFERENCIA PEDIGRI GESTOR DE COINCIDENCIAS
Nombre ‘ s B

Al entrar al genograma del pedigri, se generan por defecto Madre y Padre ya que esos nodos
son necesarios para el algoritmo de familias:

Los nodos candidatos para los combos de madre/padre se filtran segln el sexo de los nodos
yaingresados.

. A A .
GEN|S (@)Perﬁles- ﬁ%‘ﬂMFlt’DVl § Coincidencias ~ ﬁMomtoreo- {%Conﬁguraci&n ﬁ '8«' "\E/' 8 ==
< Nombre del pedigri Pedigri 1

Nombre del Pedigri* | Pedizri 1] l Estado: En construccin

Pedigri

0 Alias Padre Madre Sexo ?

§ | Pi1 Padre ¥ || Madre '| 1 v@

O | Mad v vxrio &

0 | Padre v '| xrld &

0| A |l FleCe ) i+

Para seleccionar mas de un nodo presionar las teclas Ctrl + click. Para borrar los nodos seleccionados
presionar las teclas Ctrl + Supr

Este pedigrise encuentra en modo construccion, por lo tanto no participa de las busquedas. | 4= Volver X Cancelar

Se deberd completar el campo mandatorio Nombre del Pedigri. Si no se tiene este campo
completo, el botdn Guardar permanecera grisado.

Mientras el pedigri esté en modo construccion, aparece la leyenda: “Este pedigri se encuentra
en modo construccion, por lo tanto, no participa de las busquedas.”
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La asociacion de nodos dentro del pedigri permite asignar perfiles que esten asociados den-
tro del caso. Seglin el tipo de caso se comporta de la siguiente manera:

Para DVI:

e Se pueden asociar perfiles tanto de la solapa Perfiles de Referencia (IR_DVI), como
de la solapa Perfiles NN Post Mortem (PFNI_DVI, ENN_DVI, RNN_DVI, INN_DVI)
que estén dentro del caso. Tener en cuenta que solo se podran asociar perfiles en el

estado Activo (Ver seccion 20.22 Agrupaciones de Restos)

Para MPI:

e Sepueden asociar los perfiles de la solapa Perfiles de Referencia.

Para asociar perfiles a los nodos, hacer click en el icono ® y me aparece el listado de los
perfiles asociados al caso:

Busquedade perfiles

Buscar perfil

Q

Mombre del
Lote

Familia Rombola

Familia Rombola

Familia Rombola

Familia Rombeoda

Cédigo GEMis

AR-C-5HDG-1214
AR-C-5HDG-1239
AR-C-5HDG-1374
AR-C-5HDG-1375
AR-C-5HDG-1374

AR-C-SHDG-1377

Cadigo
Labsoratoric

MRS
p-1
M-AbualaM
M-Abueloh
M-AbuzlaP

M-HermanoP|

Categoria

Muestras Ante Mortem /
Individuos de Referencia
Muestras Ante Mortem /
Individuos de Referencia
Muestras Ante Mortem /
Individuos de Referencia
Muestras Ante Mortem /
Individuos de Referencia
Muestras Ante Mortem /
Individuos de Referencia
Muestras Ante Mortem /
Individuos de Referencia

Responsable

mirubs
mirube
mirube
mirube
mirubs

mirubs

Seleccionar

A N S NN

Este icono también permite desasociar el perfil del nodo.
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Tener en cuenta que una vez que voy asociando los perfiles a los nodos, ese perfil dejar de
aparecer en la pantalla de Busqueda de perfiles para que no lo pueda volver a asociar.

El icono me indica que el nodo tiene un perfil asociado:
°

g A\ D .
GENis 1@ Perfles~ g MPI/DVI § Caincidencias ~ Monitoreo - 5‘:§}Conﬁgura(idn 2 C}, \-) & e
€|  Nombre del pedigri Pedigri 1
Nombre del Pedigri* Pedigri 1 Estado: En construccidn
Pedigri
Alias Padre Madre  Sexo ?
Pl Padre ¥ ||Madre Y|[I ¥|@ Abuel... Abuel...
Madre Abuclo b ¥ || bucla b ¥ | |30 ¥ & Abugl.
Padre - ¥ || Abuela-F T30 ¥ g
1 v
Hermano Padre ¥||madre YOV m Madre
Abuela-M - MIS vior @ ] Padre
Abuelo-M - MIE M @ m
1V Al
Ahela-P - v viov @ m :
Herma.
v vl v -
x| ® ®
” o ) (A
@O eO®
Para seleccis mas de un nod ionar las teclas Ctrl + click. Para borrar los nodos seleccionados
presionar las teclas Ctrl + Supr
Este pedigri’: d por lo tanto no participa de las busquedas. 4= \nlver % Cancelar

Para agregar mas nodos se usa la Ultima fila. Hasta que no se toca el “+” no se impacta el graf-
ico.

El pedigri sera luego construido con herramientas graficas, respetando el estandar para los
nodos (ej: cuadrados para masculinos, circulos para femeninos, , etc).

Para los perfiles asociados a los nodos, se utilizan los siguientes colores:

o Colorrosa pararepresentar perfiles de referencia de sexo femenino.
e Colorazul pararepresentar perfiles de referencia de sexo masculino
e Color naranja pararepresentar perfiles de DVI Post Mortem:

- Personas fallecidas cuya identidad quiere analizarse

- Elementos personales hallados de la persona desaparecida

- Restos bioldgicos no identificados

- Personas fallecidas no identificadas
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20.12 Cambios de estado de un Pedigri

Un pedigri puede pasar por los siguientes estados:

Accion

Estado Inicial

Estado
Destino

Pedigri
editable?

Pedigri
activoen
busquedas?

Accién
manual?

Descripcion

Crear
pedigri

En
construccion

S

NO

S

Primer estado en que se crea
el pedigri

Boton
Dar de
baja

En
construccion

Borrado

NO

NO

S

Solo se puede realizar si el
pedigrino paso por el estado
Activado.

Siya se activo unavez, no se
podrd realizar esta acciony
saldré el siguiente mensaje:
"El pedigrino se puede borrar
dado fue activado al menos
unavez.

Boton
Activar

En
construccién

Activo

NO

S

Activo en busquedas. Antes de
activar el pedigri me aparece
una pantalla con determina-
dainformacion que se debe

completar (Ver seccion 20.15
Busqueda: Activacion del
Pedigri)

Boton
Editar

Activo

En
construccién

S

NO

S

Se puede realizar esta acciéon
sino hay HIT. Solo se puede
volver a este estado si tengo
matchs descartados. Si tengo
matchs pendientes aparecera
el siguiente mensaje: "El
pedigrino se puede editar
dado que tiene matches sin
descartar"

Boton
Cerrar

Activo

Cerrar

NO

NO

NO

Se pasa al estado cerrado
si se cumplen las siguientes
condiciones:

No hay match pendientes
No tiene Hits
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Pedigri
activoen
busquedas?

Accién
manual?

Estado Pedigri

Accién  Estado Inicial Destino editable?

Descripcion

Activo Confirmado NO NO Sl

Se pasa al estado confirmado
cuando se valida un escenario
de un match.

Al validar el escenario me sale
un mensaje de advertencia
con la siguiente confirmacion:
Pedigri sigue activo en busque-
das? Si: el pedigri pasa al
estado Confirmadoy se crea
una copia del pedigri actual
en el estado Activo poniendo
como nombre "Copia nombre
pedigrioriginal”. No: pasa al
estado Confirmado. El pedi-
gri pasa automaticamente al
estado Confirmado y el match
también. Un pedigri solo
puede tener un solo escenario
validado. No se pueden validar
los escenarios que se generan
desde el pedigri.

Los estados Cerrados y Confirmados son estados finales. Se puede ver el pedigriy sus es-
cenarios y me permite realizar una copia, pero no se puede realizar ninguna modificacion ni

activar el pedigri (estado solo lectura).

Existen dos maneras de visualizar el estado en un pedigri:

Desde la solapa Pedigri, me aparece el listado de todos los pedigris asociados al caso,
y una columna que me indica el estado en que se encuentra cada uno:
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GENis & perfies-  sZaMP/OVI & Coincidencias=

Monitoreo- {‘é\:é(]onﬁguracidn @ @ @

{ |  Nombre del pedigri Pedigri 1

Nombre del Pedigri*

[ |

Ver parametros de activacién

Pedigri Escenario

(=] Alias Padre Madre Sexo 7
D‘ PI1 Padre v || Madre '||| v @
o ‘ Madre |Ahue\n—M ¥ || Abuela-h '||)0( '|

Dentro del Pedigri, se tiene la informacion del estado en que se encuentra el mismo:

GEN|S 8Perﬁ\es- d%ﬁMPI/DVI §Cm’ncidenc|’as- Monl’tareo- l{:‘:5}Conflguracw'dn @ @ @

< |  Nombre del pedigri Pedigri 1

Nombre del Pedigri*

(o )

Ver parametros de activacion

Pedigri Escenario

5] Alias Padre Madre Sexo 7
] | Pl Padre ¥ || Madre il v
] | Madre ‘ Abuelo-M || Abuela-M Y| [XX ¥

® 7 @

Para borrar un pedigri, hacer click sobre el icono de Borrar, dentro de la solapa de Pedigri:
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b A .
GENis & rerties-  sZampiow § Colncidenclas ﬁ Monitoreo- {’?}Confgummm = E@ (=) & peresi~
< | Datos del caso Caso Familia Rombola
DATOS DE LA CAUSA PERFILES DE REFERENCIA | PEDIGRI I GESTOR DE COINCIDENCIAS
Nombre Estado v
Fecha Desde ‘ | impiar (T
Nuevo Pedigri
Nombre del Pedigri FechaCreacion Pedigri Consistencia Trazabilidad Borrar
Pedigri’5 12/09/2018 ® ® ] L]
Pelip 12 12/09/2018 Cunfimado @ @ [ 1 Fx
Pedigri3 12/09/2018 Enconstruccion @ @ [ 1 L]
Pedigria 19/09/2018 ® {3 1) ]

Al borrar el pedigri se elimina automaticamente de la lista de pedigris del caso sin posibilidad

de acceder nuevamente al mismo.

2013 Filtros

Se tienen varios filtros para la busqueda de pedigris dentro de un caso:

e Nombre: me trae todos los pedigris que contengan la palabra ingresada. No hace falta
escribir el nombre exacto del pedigri, ya que me trae todos los pedigris que contengan

esa palabra. Ejemplo:
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. B (E .
GENis @ Perfiles~  53Ba MPI/DVI § Coincidencias - Monitoreo - {‘é}(:onﬁguracién = ‘\c_)y‘ - & pess
< |  Datosdel casoCaso Familia Rombola
DATOS DE LA CAUSA PERFILES DE REFERENCIA | PEDIGRI I GESTOR DE COINCIDENCIAS
| Hombre | Pedigri | I Estado | |
Fecha | Desde ‘ Hasta | Limpiar
Nuevo Pedigri
MNombre del Pedigri Fecha Creacion Estado Pedigri Consistencia Trazabilidad Borrar
Pedigril 12/09/2018 Activo @ @ [ Fx
Pedigri? 12/09/2018 Confirmado ® ® 1 Fx
Pedigris 12/09/2018 En construccian ® ® [ L}
Pedigri3 12/09/2018 Activo @ @ [ 1] L]

e Estado: este filtro me permite realizar el filtro por el estado que se encuentran los pedigris.
Las opciones pueden ser: En construccion, Activo, Confirmado, Cerrado. Ejemplo:

GENis %%-ﬁuv S MPLDV §Co'rc'dé'c'ﬁ5v Mcmm»sa- {é}:cﬁguaa'ér

2 Q @ & tain_-

< |  DatosdelcasoCasolberia
DATOS DE LA CAUSA PERFILES DE REFERENCIA PEDIGR] GESTOR DE COINCIDENCIAS
Nombre | Fatado Confirmade v I
Nuevo Pedigri
Nombre del Pedigri Fecha Creacién Estado Pedigri Consistencia Irazabilidad Borrar
Pedigri1 12/09/2018 Confirmado @ @ 1] Fx
Pedigri2 12/09/2018 Confirmado @ @ [l Fx

e Fecha Desde/Hasta: permite filtrar por la Fecha de creacion. Ejemplo:

Se puede realizar una combinacién de los filtros que permita buscar la informacién deseada.
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H R L R ) ( 3t sdm. ~
GEN|S (g Perfilesw ﬂ—?ﬁrv'zl-[}v § Coincidencias~ Ij Monitoreo {é}‘.cr-gra: ion @ @ @ 8)
¢ |  DatosdelcasoCasoIberia
DATOS DE LA CAUSA PERFILES DE REFERENCIA PEDIGRI GESTOR DE COINCIDENCIAS
Nombi
amare | kstado v
| Fecha 12/09/2018 2 201 I Limpiar
Nombre del Pedigri FechaCreacién Estado Pedigri Consistencia Trazabilidad Borrar
Padigri1 12/09/2018 Confirmada ® ® L)
Pedigri2 12/09/2018 Confirmado ® ® ] Fx
Familia paterna 1200912018 En construccion @ - [ )
Pedigri4 12/09/2018 Activo o ® L]
Pedigris 12/09/2018 En construccisn [] ® Fx
Pedigri 3 12/09/2018 En constiuccion & ® B

20.714 Chequeo de consistencia

El chequeo de consistencias permite analizar si el pedigri es consistente, ya sea porque el
pedigriesta incompleto o los perfiles asociados a los nodos no tienen relacion entre si.

El chequeo de consistencia se puede realizar para ambos tipos de casos (MPly DVI) y para
poder realizarlo el pedigri debe estar en cualquier estado diferente a Confirmado y Cerrado.

Para realizar el chequeo de consistencia, dentro del caso ir a la solapa Pedigri, y hacer click en
el icono del ojo ubicado en la columna Consistencia:
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GENis  @ectieer sFarpiov

§ Coincidencias - Ili] Meonitoreo - {E}Cor:gwac'ér

GENIs

2 Q@

¢ |  Datosdel casoCaso Familia Rombola

DATOS DE LA CAUSA

PERFILES DE REFERENCIA

‘GESTOR DE COINCIDENCIAS

Nombre |

Fecha |

Nombredel Pedigri
Pedigri 1
Pedigri 2

Familia paterna
Pedigri4
Pedigri 5

Pedigri 3

Fecha Creacion Estado
12/09/2018 Confirmado
12/09/2018 Confirmado
12/09/2018 En construccién
12/09/2018 Activo
12/09/2018 En construccién

12/09/2018 En construccién

@ @ 0 @0 o0 o

G

Fx
Fx
L}
L}
L}

(: Trazabil Borrar
®
°
°
°
°
°

)

GENiS B Perfies  sBaMPUDVI § Concidercias= |~ Monitorea-  §5% Configuracisn

& peaiv

| Comsistenciade Pedigri

Herma

Abuela-P
(M-AbuelaF}

AMEL x
CSFLPO 12 12
D13s317 n 13
0165537 12 2
D1As51 19 17
0195433 @ 13
21511 29
0251338 ¥ 24
0251358 w17
35818 12 8
75820 n o9
DBS1179 @ 13
FGA 2 23
THOL 7 8
TPOX n e
WA B 17

Abuelo-M Hermano
(M-AbueloM) (M-HermanoP1)
X ¥ X ¥
1 a2 2 10
o B3 n
n w 12
17 13 w17
1 12 4 18
20 312 a2
2 24 23
13 1. B 17
n 1 8 9
0 9 7 12
1n 13 4 12
19 24 2 1
8 7 6 8
[ ] 8 ¢
7w w1

14

on

= Volver
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En la pantalla de Consistencia de Pedigri me muestra el grafo con los nodos, y debajo del
detalle de los alelos de cada uno de los nodos del pedigri.

Presionar el botén Chequear Consistencia y automaticamente me aparece el resultado de si
el pedigri es consistente o no:

GEN|S 8Perﬁ\es- ﬂ%ﬂMPUDV' § Coincidencias - Munilnreuv E“E’?Conﬁgura(i&in 8 perezj »

< | Consistencia de Pedigri

)
.
=

e

Sise realizan cambios sobre el pedigri, el chequeo de consistencia anterior se elimina, tenien-
do la posibilidad de volver a realizar el chequeo de consistencias sobre el pedigri modificado.

20.15 Buasqueda: Activacién del Pedigri

Para activar un pedigri hacer click sobre el boton Activar dentro del pedigri:

€ GENGE Do Fowowon § commine [ nimoree. §Contpuraion 2 Q@ 8 pai-
€ | Nombre del pedigri Pedigri 3
Hombre del Pedigri” Pedigri 3 Estado: Enconstruccidn
Aliss Pade  Madte Sem T
F @ Abuel... ‘ Abue..
& Al
P &

& [ o

-] '} Madre

%) a Padte

(] [ |

8 + @\. r | Ca
CIOIS __ = @
e " o®

Para sel mas # un noda presianar las teclas Crl + click. Para borrar 105 modos seleccionadas
presionar las teclas Ctrl + Supr

s NI
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Antes de activar el pedigri, se deben indicar los siguientes parametros:

Activar PedigriPedigri 3

Correr screening mitocondrial

Cantidad de no coincidencias para
mitocondrial:

LR 1000
Basede Frecuencia Base frec v
Modelo de mutaciones Sin Mutaciones -

X Cancelar Activar

e Correr screening mitocondrial: permite activar la blsqueda por el andlisis mitocon-
drial (Ver detalle en la proxima seccion 20.16 Screening Mitocondrial)

e Cantidad de no coincidencias para mitocondrial: esté parametro se activa cuando
se chequea el campo Correr screening mitocondrial.

e LR:indica el umbral minimo de LR. Durante el proceso de match, se calcula el LR del
pedigrien cuestion con todos los perfiles candidatos (perfiles de las categorias de ped-
igri salvo IR). Si ese LR supera el umbral, se reporta la coincidencia.

e Base de frecuencia: con esta base se hace el proceso de match del pedigri.

e Modelo de Mutaciones: indica si el pedigri se va a activar sin ningiin modelo o si la
posibilidad de seleccionar uno de los modelos de mutaciones,

- Sin mutaciones
- Equal
- Stepwise

(Ver detalle en la seccién 20.17 Mutaciones)
De lamisma manera funciona cuando se da de alta un perfil en una categoria de pedigri, se in-

tenta matchear contra todos los pedigris que estén en estados Activo (no importa si se cree
que ya se encontro a la persona, se sigue comparando ese pedigri por las dudas).
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Para poder activar un pedigri, primero se debe Guardar para que se active laopcién Activar.
Se lanza un match de compatibilidad. Se calcula un LR con todos los perfiles candidatos, y se
reportan aquellos que tengan un LR mayor al umbral como una coincidencia en la agrupacion
de Compatibilidad.

Al activar el pedigri, se puede observar que se activa el proceso de blsqueda de personas %
y una vez finalizada la busqueda aparece el siguiente cartel:

La operacidn se realizé exitosamente

Una vez activado el pedigri, se tiene el botén Ver parametros de activacién, que me permite
ver los parametros que se definieron al activar el pedigri:

GENis & perfies~  sBampiDvI § Coincidencias - Moniloreo- {@}Conﬁguracién S ‘::Q;' '::é;'
¢ |  MNombre del pedigri Pedigri 3
Nombre del Pedigri* Pedigri 3 Estado: Activo

| Ver parametros de activacidn

Pedigri

Alias Padre Madre Sexo 7

PIL Padre v|[Madre  v|[1 v|e Abuel... (abuel._|
Madre Abuelo-M ¥ (| Abuclat ¥ [300 ¥ Abugl.

Padre = T||Abuela-P  T||XY ¥
Abuela-M - MIE M LSO 1 “

Estos parametros son de solo consulta, estan grisados sin posibilidad de modificacion.
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20.16 Screening Mitocondrial

Dentro de un pedigri perteneciente a un caso, al activar el mismo, se tiene un casillero para
chequear si se quiere correr el screening mitocondrial, como se vio en la seccion anterior.

En el caso de que se chequee esta opcion, se procede de la siguiente manera:

e Dentrodel pedigri, se buscar el perfil que tenga cargado el anélisis mitocondrial (siem-
pre sobre larama materna), el mismo serd utilizado como base de la bisqueda (se toma
el primero cargado)

e Conelanalisis del primer paso se comparar contra todos los perfiles de las categorias
de la busqueda de MPI que tengan cargado un analisis mitocondrial.

e Paralos casos que dieron match mitocondrial o que no tienen cargado un analisis mi-
tocondrial, se realiza la busqueda autosomal.

e Soloseguardanlos matches de mitocondrial que ademas dieron match por autosomal,
los otros se descartan.

Dentro del detalle del match se tiene una columna de Analisis Mitocondrial, donde hacien-
doclick sobre el icono del ojo, me aparece el detalle de los rangos y variaciones de cada perfil,
marcando en verde las coincidencias.

. = -
GENis  @Brerties. gBampiov| 8 coincidencias~ Monitoreo = §03 Configuracion 2 Q@ 8
( | Detalle de coincidencias de pedigri para F89-Candidatol
F89'Candidat01 Personas que buscan conocer su
mrube identidad biolégica
2018-10-01 1 — -

Mitocondrial MTC1 2018-10-01 111412 Pendiente + 1
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' 5 @ (& o
GENIS ~ SBrurties oRaviiov| & coinctercose [ Martorsow  $53 Contiuracon ®Q @ 8
( | Comparacién
AR-C-ROSA-1203 (F89-Madre) & AR-C-RO5A-1210 (F8%-Candldato1) &
luestrss Ante Mortem / Individuos de Referencia) uestras Ante Mortem / Personas que buscan conocer su identidad bioldgics)

Reng 16024 16569 16024 16569
Autacine T160446C 14081.1R G16569DFI1 T16046C 16081.1R G16569DFI
Rang 50 340 50 340
Autacior T55G 611G 300.1M T55G 611G 300.1M
Rsngo 341 576 341 576
Autacion C355DEL A571D 575.1B C355DEL A571D 575.1B

Validaciones

e En el caso de que no se seleccione el screening mitocondrial, la busqueda se realiza
solamente por autosomal.
e Cuando se carga un nuevo perfil de alguna categoria de blusqueda de MPI, se compara
contra todos los pedigris activos, pero para los que tienen seleccionado el screening
de mitocondrial,se hace la comparacion de mitocondrial como primer filtro (siempre y
cuando el nuevo perfil tenga cargado un andlisis mitocondrial).
e Paraloscasosde DVlelcasillero de Correr screening mitocondrial y Cantidad de no
coincidencias para mitocondrial, esta siempre grisado, es decir, para los casos de DV
no se utiliza el Screening Mitocondrial.

20.17 Mutaciones

Cuando el pedigritiene un modelo mutacional asociado, lo que se tiene en cuenta es si alguno
delos alelos de |la persona de interes es distinto a los que podria tomar, en base a los alelos de
la familia, porque se considera la posibilidad de que hayan mutado.

Esto hace que se pueda modificar el LR y generen matches, que al no tener un modelo asocia-
do, nunca se hubieran generado.
Los tipos de modelo disponibles son: Equal y Stepwise. Ambos permiten parametrizar la Tasa
de Mutacion, mientras que el modelo Stepwise ademas tiene un Rango de Mutacién. Todos
los parametros tienen valores por defecto.
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Para poder utilizar esta funcionalidad, primero chequear la configuracion de los Modelos
Mutacionales. Para esto ir al ment Configuracion/Modelos Mutacionales:

Para ingresar un nuevo modelo mutacional, presionar el botén Nuevo :

GEN|S (@Perﬁles- .j%.jMPIr‘DVI § Coincidencias - Monitoreo-l @Conﬁguraciénl

< I Configuraciones
5 Categorias E Parametros estadisticos
Categorias Frecuencias Alélicas
Kits EMDdE|DS Mutacionaleﬂ
Marcadores

Completar los datos para poder generar el nuevo modelo:

GEN|S (@Perﬁles- ﬁ%ﬁMPI!DVI §Coinciden(ias- Monitoreo- @Cmﬁguracién @ @ @

{ |  Modelos de Mutaciones

T

Nombre Tipe Activo Modificar
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: o] GENE
GENiS @B rerfies- sBeMPIDVI & Coincidencias= |~ Monitoreo=  §33 Configuracion 2 Q@ & peresiv
€ |  NuevoModelo de Mutaciones
MNombre *
| Equal |
Tipo'*
| Equal 5
Diferenciar por sexo *
| no v
Marcador Sexo Tasa de mutacion *
ACTBP2 F | 0003
ACTBP2 ! | 0.0064
AcTBP2 M | 000ss
ALEMS F | 0.000463

...... . | Ann1ene

 Volver -:

El campo Diferenciar por sexo, me permite que el modelo distinga disntintas tasas de muta-
cion de acuerdo a si es hombre o mujer, y esto puede cambia el LR.

Al momento de activar un pedigri se selecciona si se le quiere asociar un modelo mutacional
0 que se active sin modelo.

Para modificar un modelo mutacional, hacer click en el icono de la columna Modificar, que me

permite acceder a los pardmetros configurados: G
GEN|S 8Perﬁles- ﬂ%ﬂMP”DV' § Coincidencias ﬁMonilmeo- {%Cnnﬁguradén @ '@ @ 8 el
< | Modelos de Mutaciones
Nombre Tipo Activo
Equal Equal #
Stepwise Stepwise Fl
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20.18 Gestor de Coincidencias (Matches)

Aligual que Forense, se tiene el Gestor de Coincidencias para el caso de MPI/DVI.

Dentro de cada caso se tiene la solapa Gestor de Coincidencias con el detalle de las coinci-

dencias encotradas:

E)GENs Do Fvron § concenin

T 2@ @ 8

€< |  Datosdel caso TerremotoSan Juan

DATOS DE LA CAUSA PERFILES DE REFERENCIA PERFILES NN POST MORTEM  AGRUPACIONES DE RESTOS PEDIGRT
Perfil Fecha
Visualizar por:

Tarremete Sen Jusn - Familia 1

mrube

ovi e ’ ¢
d 20180927 @
2 - s

Cuando hay un match automaticamente se envia una nueva notificaciéon indicando que se
encontraron coincidencias. En la notificacion se indica si la coincidencia es de un caso de MPI

ode DVI:

GEN'S (%)%'ﬁ CERS .J_r%hrv'lPl-D‘v\ § Coincidencias « Monitoreow %}Ccr‘lgu'acwér

2 Q @ 8

| Pendientes || Marcados [ | Limpiar

< | Inbox
Tipo | Coincidencias  v|  Fecha | Desds ‘ | Hasta
Fecha « Tipo Descripcion
2018-09-27 12:57:03
2018-09-27 12:57:03
2018-09-27 12:55:49
2018-09-27 12:55:49
2018-09-27 10:38:24
2018-09-27 10:38:24

Borrar seleccionados W]
Nueva coincidencia de bisqueda de personara el perfil: AR-C-AMARILLO-1340 <: Coincidencia de DVI (W}
Nueva coincidencia de bisqueda de personas(DVI) para el perfil: AR-C-AMARILLO-1341 (W}
Nueva coincidencia de blsqueda de personas(DVI) para el perfil: AR-C-AMARILLO-1344 (|]
MNueva coincidencia de blisqueda de personas(DVI) para el perfil: AR-C-AMARILLO-1347 (J}

<::| Coincidencia de MPI a

MNueva coincidencia de blisqueda de personas(MPI) para el perfil: AR-C-AMARILLO-1282 (J}

MNueva coincidencia de blisqueda de personaf(MPI) para el perfil: AR-C-AMARILLO-1283
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Coincidencias para MPI

Paralos casos de MPI se tienen tres maneras de acceder a las coincidencias:
o Dentrodelinbox, haciendo click sobre la notificacion.
e Dentrodel caso, enlasolapa Gestor de Coincidencias
e Desde el menu Coindidencias/MPI

Desde el menu de coincidencias, aparece el listado de los pedigris de todos los casos en los
gue se encontro una coicidencia.

Se puede visualizar por perfil o por pedigri:

. .
Vista por pedigri
OGNS Brvw. Fnc [ & ®@ @ a
& | Coincidencias de MPI
e e
(=)
£ariTaioeo - Taliberto 1 " .
mrube 010-09-27 1 _ _ \\\/J
Familia Recriguez - Perez 1 M1 - _\
2l — ) - i &
Familis Perez- Pegmiirl'.h MP1 e : & g '\/H)
.
Vista por perfil
@ GENE B Formn § oo [ eospen 2@ @ 8
€| Coincidenias dempt
o - G
HijoM-M26 P — e
- e | | e | 3
Padre-M26 Indheiduon de Reforencia
. | |
PMO0012 Resten Bioléghon no destibcadon.
e | ot |
PM0O011 Reston Bokbgicon no dect Scsdon.
== o | o |
|}
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Nota: Para el Gestor de Coincidencias dentro de un caso, las coincidencias solo se ven por
pedigri.

Aligual que el Gestor de Coincidencias de Forense, haciendo click sobre la flecha de la dere-
cha, @ se muestra la coincidencia con mayor LR:

GEN'S {%I’e'ﬁﬂv a—?—ﬁMP\.-D‘v\ éc:lrcwderclaSv MCHILD'EDv {é}'Ccr‘lgu'acwér @ @ @ 8

¢ | Ccoincidencias de MPI

Tedos Pendientes Confirmados Descartados

Visualizar por: Pedigr v

Familia Perez - Pedign’A Tipo decaso: MPI Pendientes Confirmados Descartados
Usuario responsable: mrube Ultima coincidencia: 2018-09-27 4 @

Cadigo laboratorio  Cédigo GENis Fecha Categoria LR Estado

PM0011 AR-C-AMARILLO-1282  2018-09-27 Restos Biolégicos no identificados 743e+6 Pendiente Descartar todos

Haciendo click en el boton Ver todos me trae el detalle de los perfiles encontrados:

GENiS LBoertiese  gFyMPIDVI é‘:air(ider(uﬁv MEm[a’Ezv %}Ccrﬁgu’a(\ér 2 @ @ &

( I Detalle de coincidencias de pedigri para Pedigri A

Familiz Perez - Pedigri A Tipo de caso: MPI Pendientes Confirmados Deseartados
Usuario responsable: mrube Ultima coincidencia: 2018-09-27 4

Todos Pendientes Confirmados Descartados
Cédigo Laboratorio Codigo GENis Categoria Fecha A LIRS Estado ‘A"éHSii,
Mitocondrial
HijoM-M26 AR-C-AMARILLO-1355 Restos Biologicos no identificados 2018-09-27 342e+3 Pendiente + E
Padre-M26 AR-C-AMARILLO-1352 Individuos de Referencia 2018-09-27 102e+5  pendiente | []
PM0012 AR-C-AMARILLO-1283 Restos Biolgicos no identificados 2018-09-27 883e:s  Pendiene 1 [l
PM0011 AR-C-AMARILLO-1282 Restos Biolégicos no identificados 2018-09-27 7.43e+6 Pendiente + E
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Desde el caso, en la solapa de Gestor de Coincidencias, muestra solamente las coincidencias
pertenecientes al caso:

GEN'S %:’E‘ﬁ CERS g,—%:,rv'lP\.-D‘»’l § Coincidencias- Monitoreo - {%}Ccr‘gu'acwcr @ @ @ (%

< | Datos del caso Terremoto San Juan

DATOS DE LA CAUSA PERFILES DE REFERENCIA PERFILES NN POST MORTEM AGRUPACIONES DE RESTOS PEDIGRI | GESTOR DE COINCIDENCIAS |

e ——————————

Perfil Cadigo Fecha Desde Hasta
Categoria A Limpiar m
Visualizar por: Pedigri v
Terremoto San Juan - Familia 1 pvi
mrube 2018-09-27 2 @

Los matches de pedigri no tienen hit, solo tienen descarte. Esto es porque la validaciéon en los
pedigris se hace a nivel de escenario.

A partir de cada match permite crear un escenario (Ver detalle de cémo crear un escenario en
la seccion siguiente).

Coincidencias para DVI

Para los casos de DVI, tener en cuenta que cuando se ingresan perfiles nuevos a la base, no
se busca coincidencias con los Pedigris activos (como ocurre para MPI), es decir, cuando se
activaun pedigride DVI, lablsqueda se realiza sobre los perfiles activos, dentro del caso de
DVI al cual pertenece el pedigri.
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Los escenarios permiten evaluar la probabilidad del pedigri o de un subconjunto del mismo.

Existen dos tipos de escenarios:
e Escenarios generados desde el pedigri

e Escenario paravalidar el pedigri (cuando se produce un match)

Escenarios generados desde el pedigri

Cuando un pedigri se encuentra en el estado Activo, se pueden generar n escenarios, reali-

zando todas las pruebas que se consideren necesarias.

Para generar un nuevo escenario, seleccionar desde el menu de la izquiera los nodos de los
cuales se quieren generar el escenario o desde el grafico de nodos de la derecha, precionan-

do las teclas ctrl+click, seleccionando mas de un nodo:

GEN|S @ Perfiles - d%ﬁMPI!DVI § Coincidencias ~ ﬁ Monitoreo - {G:?Comﬁguracién

Q@

& perezi~

< | Nombre del pedigri Pedigri 3

Ver parametros de activacion

Copiar

Nombre del Pedigri * Pedigri 3 Estado: Activo

Pediri

0 Alias Padre Madre

U | P11 Padre 'HMEd'E

U | Madre Abuclo M 'HABJ('& M v

3| Padre - v||aetae v

| 2 | Abuela-M - v||-

a | AbueloM - [ I

. Padte
@ Abuela-P - vl v

JJ | I lermano Padre ¥ || Madre

%4

N

Pl

(Madre)

B oo

Herma

Para seleccionar mas de un nodo presionar las teclas Ctrl + click. Para borrar los nodos seleccionados

presionar las teclas Ctrl + Supr

4= Volver
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Una vez seleccionados los nodos, se activa (deja de estar grisado) el boton Nuevo escenario,

completar el nombre cortoy descripciony luego presionar el boton Aceptar:

Muevo escenario

Mombre corto

Descripcidn

Paterno

Abuelos Paternos

X Cancelar

Una vez que se presciona el botén Aceptar, se agrega una nueva solapa al lado del pedigri

original:

GEN\S B perfics- FuMPUDVI § Concidencias- [~ Monitoreo-  §8% Confiuracien

€ |  Nombredel podigrf Pedigri 3
Hombredel Pedigr 1+ Pedigri i} Ftaclo: Ax v
Ver pardmatros de sctivacion
el
Alias Pad Mads Sewes
Padre || Abuclap v|[xr v
Abucla M 0 t
Abuclo M xr [} i
R P A
Hermano Fadre v
3 ¥
Mache-PI1 v i \
@ {Abuel...) @

& peren -
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Los nodos PI1, Madre y Padre, se copian automaticamente independientemente de si fueron
seleccionados o no.

Asocia un perfil ala persona de interes (PI1),y presionar el boton Guardar.

Una vez asociado un perfil, se tiene la posibilidad de cambiar la base de frecuenciay calcular
el LR:

@GEN\S Drerties-  sBaMryovI § Coincic ﬁﬁ|"' e G 2 Q @& & pereriv
€ | Mombre del pedigri Pedigri 3
Nombredel Pedigri* Pedigri 3 Estada: Activo

Ver pardmetras de activaciin

eitados del -| 0773975
Resultados del LR TOTAL 739 &=

Descripcion del escenario

Allas Padre Madre  sexo 7

Madre

® o ®

CIOLE] - " O®

El botdn Imprimir me muestra un informe con los alelos de los perfiles con la posibilidad de
imprimirlo o bajar un archivo ala PC. Ejemplo:

qqqqqqqq Besutads casa Caso Famis Aam bois

gggggggg Senstsint cato Caso Famis aam o
COMPARACION DE PERFILES cenical
Abuelo-M Abuelz-P Hermano
IAR-CSHDG-  (AR-C-SHDG-  [AR-CSHDG- Individuos
1375) 174 13 Inchgrita Alias. Sexo Padre Madre Perhl
AMEL x ¥ X Xy NO Padre XY Abuela P
CSFIPO 10 12 2 12 12 10 NO Abuelar M XX - -
D138317 1 12 1 13 13 11 ™y yrewT W AR CSHDE 1375
0165539 113 oz 1z 11 HO Al P | - ARCHDG137E
nasst s o o [ Hermao i Paore - ARCSHDG 1377
D19s433 18 12 u 1 14 16 = — =
D21511 29 312 1 » 31 212 i _ _ -
pacasae P o oe 2t fl] i1 T | Pae Made R ARCSHDG-211
[ it 18 w 2 10 17
Gencgrama
Dssa s e s 54
L7ssm 0 e ¥ 1z
Das1179 1o u s 1z
FGA 19 24 2 23 22 18 Al
THO1 87 78 L
TROX 78 18 89
WA 17 17 % 17 17 17
Vake.
Fane
Ao
Al poma
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Se tiene tambien la opcidn de eliminar el escenario, presionando sobre el botén Borrar.
Tener en cuenta que se pueden asociar los siguientes perfiles a un escenario:
e ParaDVI:
- Mepermite asociar alaincognita solamente los perfiles de la solapa Perfiles NN
Post Mortem dentro del caso.
- Se pueden asociar tanto perfiles en estado Activo como en estado Agrupado
(Ver detalle enla seccion 20.22 Agrupaciones de Restos )
e Para MPI
- Me permite asociar a la incognita cualquier perfil de las categorias de MPI,
menos la categoria IR.

Escenario para validar el match

Un pedigri solo puede tener un escenario validado, el cual se genera desde la pantalla de co-
incidencias. Para agregar un escenario, dentro del menu de Coincidencias/MPI, o dentro del
Gestor de Coincidencias de cada caso, ubicarse dentro de la tarjeta del perfil que dio match
y hacer click en el icono +:

i Q) (=)
GEN|5 %} Perfiles = ﬂ%ﬂMP\.D‘V’\ § Coincidencias = Monitoreo {é} Configuracion @ \9\/ '\-/J 8
< | Detalle de coincidencias de pedigri para Taliberto 1
Familiz Taliberto - Taliberto 1 MPI
—1 2018-09-27
1 — —_
HijoM-M26 AR-C-AMARILLO-1355 Restos Biolégicos no identificados 2018-09-27 3.24e+21 Pendiente 'JI
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Agregar un nombre y una descripcion:

Nuevo escenario

MNombre corto Faterno

Descripcion Rama paterna

* o

Automaticamente se agrega una nueva solapa, que me permite modificar la base de frecuen-
cia, calcular el LR, e imprimir el detalle de comparacion de perfiles:

GENiS ~ @reerfies- sBaMP/DVI & Coincidencias= [~ Monitoreo~ £33 Configuracion 2 Q @ & peresiv
€|  Mombre del pedigri Pedigri 3
Nombre del Pedigri* Pedigri 3 | Estado: Activo
Descripcin del escenario ("\
Abuel
Alias Padre Madre Sexo 7
e e
P | [ ! .
T N G [ ] )
Abuela-p I | .Hf| o Palite ~
Hermano Padre " 5 v ‘xv v (3} o
S ST = "
] [ 1 .~ @ (,\/(AMEL,') @

Base frec | v ‘ Calcular LR 4= Volver
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Tener en cuenta que para este tipo de escenario, la persona de interés tiene asociado el perfil
coincidente, el cual no se puede modificar.

Para validar el escenario, hacer click sobre el botédn Validar. Me aparece el siguiente mensaje
de advertencia:

Escenario Paterno

Comentario

Pedigree sigue activo en bisgueda?

ST
X Cancelar \ '

Si se chequea la opcion Pedigri sigue activo en busqueda, el pedigri pasa al estado Con-
firmado y se crea automaticamente una copia del pedigri actual en el estado Activo con el
nombre Copia “nombre del pedigri original”.

Sino se chequea esa opcion, el pedigri solamente pasa al estado Confirmado.

. — Q) (=) rube ~
GEN|S (g Perfiles .j:}[h‘ﬂp\ (3 § Coincidencias~ E Menitoreo~ {%C:r-’gve:\é' ‘9 '3‘ \!/J 8 -

£ | Datos del caso Familia Taliberto

DATOS DE LA CAUSA PERFILES DE REFERENCIA PEDIGRI GESTOR DE COINCIDENCIAS
Nombre Estado .
Fecha Desde Hasta Limpiar

Nuevo Pedigrl
Nombre del Pedigri Fecha Creacion Estado Pedigri Consistencia Borrar
Taliberto 1 27/09/2018 =4 =4 Fx
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20.20 Copia del pedigri

Dentro de cada pedigri se tiene la opcion de poder realizar una copia del mismo.

Para poder realizar la copia de un pedigri, seleccionar primero los nodos que se quieren co-
piar.

Para seleccionarlos se puede hacer desde el menu de laizquieray chequear los casilleros que
se quieren copiar, o seleccionar los nodos del grafo haciendo ctrl + clik:

GENiS &3 perties=  aBaMPIDVI i(jmncidermasv Mommrenv {Q}Conhgura{mn =2 Q, &; 8 perezj -

< Nombre del pedigri Pedigri 3

Nombre del Pedigrr* Padigri 3 Estado: Activa

Ver parametros de activacidn

Pt Padre v||made ¥ v|w ADUBI...
Madre buslo-m 7| [Abuelam v||xx v Atsupl.

1

Padre

e
<
(-] /

® X Em ®
Volver ® Cancelar Editar

Una vez seleccionado los nodos, se habilita el botdn Copiar. Si no se tiene nada seleccionado,
el boton permaneceré grisado y estard disponible al seleccionar al menos un nodo.

La personadeinteres, madre y padre se copian siempre al nuevo pedigri aunque no se hayan
seleccionado.

Unavez que se presiona el botdn Copiar, se habre una nueva pantalla con los nodos seleccio-
nados. Para poder guardar el nuevo pedigri se debe completar el campo mandatorio Nombre
del pedigri, caso contrario el botdon Guardar me aparece grisado. El botén Cancelar, cancela
la copia del pedigriy vuelve a la pantalla anterior del pedigri original:
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GENis & porfes - g7 MPI/DVI § Coincidencias - B Monitorco - {l?fcnnﬂgumcmn = QQ ‘\;,' & pereiv
< ! Nombre del pedigri Copia Pedigri 3
Ehud-lpzdm' Copia Pedigri 3 j Estado: En construccion
pedigri
Allas Padre Madre Sewn
Abucla M X & i
Abuclo M X @ [}
Padre-PIt X g (Madrs.
adre-Pl x & Padie.
P Padre-Pl ¥ || Madre-P| ¥ v
& )\ @ Abmlo-Ml ¥
At’ne\
5 Abuel Pi1 @
® i
i i k.

©Voler % Cancelar - )

Al guardarlo queda automaticamente cargado en la lista de pedigris pertenecientes al caso:

; s o 3
GENIS ~ &Brerfies. g3aMPOVI & Caincidencias+  |=] Monitarea  $53 Configuracion &£ Q @ & o
4 | Datos del caso Caso Familia Rombola
DATOS DE LA CAUSA PERFILES DE REFERENCIA PEDIGRI
Nombre

Estado v

Nombredel Pedigri FechaCreacion Estado Pedigri Consistencia Borrar
1//0v/2018 Enconstruccion @ < H
Pedigri2 12/09/2018 Confirmado [ ® [}
Familia pater s 12/09/2018 Encomstiucion [ ® [}
Pedigri1 12/09/2010 Confirmado @ @ [ 3
Pedigris 12/09/2018 Enconstruccisn -] @ L3

El nuevo pedigri se crea en el primer estado que es el estado En construccion.

Se puede realizar una copia de pedigri en cualquier estado menos en el estado Borrado, dado
que no se tiene acceso al Pedigri.

Tener en cuenta de que si se esta modificando el pedigri original, se seleccionan los nodos a
copiary se hace click en el boton Copiar antes de salvar los cambios del pedigri orignal, estos
cambios se perderany aparecera una pantalla de advertencia de que si se quiere avanzar con
la copia se perderan los Ultimos cambios:
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Confirmar copia de pedigri

iDesea continuar con laoperacion?

Estaintentando copiar un pedigri sin guardar los cambios en el pedigrioriginal.
Sideseacontinuar con lacopia, perderalos altimos cambios.

*® Cancelar

GEN!is

El botdn Cancelar vuelve a la pantalla anterior de edicion del pedigri original v el boton
Aceptar abre la pantalla de copia de pedigri.

20.21 Trazabilidad de un pedigri

La trazabilidad del pedigri permite guardar determinadas acciones asociados al mismo.

Las acciones queden registradas son las siguientes:

Cambios de estados

Generacion de match
Descartes/Confirmacion de matches
Edicion del pedigri

Generacion de escenarios

Copia de pedigri

Para ver la trazabilidad de un pedigri, ubicarse en la solapa Pedrigri y presionar el icono de
trazabilidad:

. i » A .
GENiS  &Breics- oBahpiov & Coincidanciss- [ Meriterso 459 Confguracien 2 Q@ @ 8 =
¢ |  DatosdelcasoFAM
UDAIUS DE LA CAUSA PERFILES DE REFERENCIA PERFILES NN POS1 MORIEM AGRUPACIONES DE RESI10S PEDIGRI GESIUR DE COINCIDENCIAS
Nomb
ombre Estado
Nuevo Pedigri
Nombre del Pedigri Fecha Creacién Estado Padigri Consistencia Trazabilidad Borrar
FAM1 0g/10/2018 En construccin S -2 [ ] 5
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©ciNe e Ty § oo [ Brorm 2®® e
¢ | Trazabilidad de Pedigri
Usuariorespansable tst-2dmin

Fecha Tipo Usuario Descripcién

taz-admin

20.22 Agrupaciones de Restos (Collapsing)

Para los tipos de casos de DVI, se tiene la solapa Agrupaciones de Restos, el cual me permite
realizar el collapsing.

El Collapsing consiste en agrupar varios perfiles, dejando uno solo en reprensentacion de
todos, tomando como perfil agrupador el mas completo, y dejando el resto de los perfiles
asociados al perfil principal, en un estado inactivo.

Se pueden realizar dos tipos de agrupaciones: Agrupacion Automatica y Agrupacion Manual

20.22.1 Agrupaciones de Restos (Collapsing)

La Agrupacion automatica, se realiza sobre todos los perfiles cargados en la solapa Perfiles
NN Post Mortem.

Internamente el collapsing es un proceso de match en alta.

Para lanzar la agrupacion automatica, dentro del caso, ir ala solapa Agrupaciones de Restos,
y hacer click sobre el boton Agrupacion Automatica:
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@GENiS &Brerfiles-  aBaMPIDVI & Coincidencias~  |~] Monitoreo~  £62 Configuracion 2 Q @ S mribe

< | Datos del caso Caso Terremoto Chile

DATOS DE LA CAUSA PERFILES DE REFERENCIA PERFILES NN POST MORTEM | AGRUPACIONES DE RESTOS | PEDIGRI GESTOR DE COINCIDENCIAS

Aparecera el siguiente cartel de que esta corriendo el proceso:

Se halanzado el proceso de busgueda y recibira una notificacidn cuando este finalice.

El finalizar el proceso, se recibe una notificaciéon en el Inbox con el resultado de la corrida.
Se tiene dos opciones:
o Noseencontraron resultados,
e Se encontraron resultados, y los mismos se encontraran en la solapa Agrupacion de
Restos.

. 7 N
GENIS @Pem\es- .j—'E'iMPIﬁUVI §Coincwdencias- EMonitoreo- {‘%Ccnﬁgurac:én @ ‘Qy\ ‘(é,‘ 8 perez] ~

< | Inbax
Tivo | Todos | recha | Desce Hasta \ Pendientes (1 Marcados e
Fecha o Tipo Descripcidn Borrar seleccionados o
_ i :> Mo se encontraron agrupaciones
2018-09-17 14:29:41 Agrupaciones de restos DVI N aron agr | 57 o
2018-09-17 14:29:08 Agrupaciones de restos DVI Finalizs 1a busqueda de ag i ! 9 2
:> Se encontraron agrupaciones
2018-09-17 14:27:20 /Agrupaciones de restos D1 Finaliza la busqueda de agrupaciones para el caso 142 -
2018-09-17 14:15:11 Escenario de pedigri El escenario prueba esc finalizé el calculo del LR o

Para el caso de que se hayan encontrado agrupaciones, se puede acceder alas mismas haci-
endo click sobre la notificacién o entrando en la solapa Agrupaciones de Restos dentro del
Caso:

E)GENS  Brse. Fowmon § conctnine [Jvintaee. B conpuscion @@ @ 8 o
| Datos delcaso Caso Terremoto Chile

e <
RNN_DVI17_ 11 w

187

Manual del usuario / Version 1.4



Manual del usuario / Version 1.4

::.9 GENis

Precionando el boton Ver mas me permite acceder al detalle de cada agrupacion:

, o e
@ GENIS 8B perties- aBaMPiovi| § Concidencias~ [~ Monitorea~ {87 Confisuracion 2 Q @ & paen
€| Datos del case Casa Terremata Chile
DATGS DE LA CAUSA PERFILESDEREFERENCIA  PERFILES NN FOSTMORTEM  AGRUPACIONES DF RESTOS reviRl GESTOR DE COIKCIDERCIAS

TSRS SNRRUERE Asrwacinbianol ]

RNN_DVI12_11
Cadigo Laboratorio Satemas compartidos Porcantaiede selos compartidos [} Comparar
RN s 1 -
RN V30 11 1 10000 -
o iz 11 whs o o m -
AN DVIZ6 11 /15 0007 -
RAN_OVIZS_11 15115 10000% -
e Oviza 11 15115 sooums -
A DVIZ3 11 1115 10000% -
e oz 11 15115 100008 »

# Valver

La flecha de la columna Comparar me permite el detalle de la comparacion entre los dos per-
files:

I A E
GENis 8 Perfiles~  g5aMPI/DVI § Coincidencias - Monitoreo ';,caw}i.'.onﬁguracidn & - & pereri
< | Comparacién
Opciones estadisticas
AR-C-SHDG-1403 (RNN_DVI12_11)® AR-C-SHDG-1422 (RNN_DVI31_11) & 'I)chP‘ 1.88330-21 9_
Muestras Post Martem DVI /Restos Bioldgicos no identificados) Muestras Post Mortem DVI / Restos Bioldgicos noidentificados] o :
f ® ! f . ! LR: 5.309709¢120
C5r1PO 10 11 o
D135317 9 13 9 13 72.220104
D165539 13/<45  11/<45 13/<45  11/<45 8.373504
D18s51 15 12 15 12 17.497911 | Alta |
D21511 0 28 30 28 17.130421 Alta
D3s51358 15/>6  15/>6 15/>6  13/>6 17.448243
D55818 8 12 8 12 150.791353
D75820 1 8 1 8 16.950532
DB51179 15 14 15 14 17.609304
FGA 24 25 24 25 42.939980 Alta

Seleccionar Kit ~ Imprimir reporte 4= Volver

La agrupacion de perfiles funciona como un match, es decir, se agrupa por perfiles las coinci-
dencias que tiene cada uno representado por una tarjeta.

Para confirmar una agrupacion, seleccionar primero con que perfiles se quiere realizar la
agrupacion. Paraeso, hacer click enlos casilleros seleccionando los perfiles correspondientes:
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i A (3 9 -
GENiS &8 perfies-  sZaMPyDVI E Coincidencias - Ef Monitoreo- \T‘}Cnnﬁgum(inn =2 Q) (& o perer
€|  Datos del caso Caso Terremoto Chile
DATOS DE LA CAUSA PERFILES DE REFERENCIA PERFILES NN POST MORTEM AGRUPACIONES DE RESTOS PEDIGRI GESTOR DE COINCIDENCIAS

Agrupacion automatica Agrupacién Manual

Descartar

m codigo Laboratorio sistemas compartidos Porcentaje de alelos compartidos (o] Comparar
RNN_DVIS1 11 14714 W00 -
RNN_DVI30_11. 14714 100005 -
RNN_DVIZ9_11 15/15 100.00% 4
HNN DVIZE 11 15/15 s -
- RNN_DVIZ7_11 15/15 10000% -
L RNN DVI26 11 15/15 100.00% -
RNN_FVIZ5_ 11 15715 100008 -
u RNN_DVI24_11 15/15 10000% -

El botédn Confirmar estard grisado hasta que se chequee al menos un perfil.

Una vez confirmada la agrupacion, el perfil sobre el que se realizé la confirmacion, pasa a ser
un perfil padre o agrupador que es el quedard activo en la solapa Perfiles NN post mortem .
El resto de los perfiles quedaran asociados al perfil agrupador en un estado Agrupado:

; & 2
GENiS D refies- oBaMPIDVI & Coincidencias= [ Monitoreo=  $0% Confieuracion & @ (&) & poei
| Datos del caso Caso oty
DATOS DE LA CAUSA PERFILES DEREFERENCIA  FERFILES HH POST MORTEM  AGRUPACIONES DE RESTOS PEDIGRI GESTOR DE COINCIDENCIAS

Q Aclives ¢ Agrupados Asociar Perfiles ] Desasociar seleccionados

Cantidad de perfiles: 2de /

v idlote Niﬂ"‘::" Codigo GENis Codigo Laboratoria Perfil Agrupador am‘:;c“h" \:'Mp::: Iraperfil  Desasociar
11 AR-C-SHIIG-1249 Raufest-pMON1962M @ (- - [ ]
142 AR-C-SHIIG-1249 RAUfRSt-pMON1962M @ (- -] [}
173 AR-C-SHDG-1298 Bautest-1-Hijo3 -3 -3 L]

Tener en cuenta las siguientes premisas al confirmar/descartar un collapsing:
e Seeliminalaagrupacion de perfiles sobre la que se confirmé el collapsing y las agrupa-
ciones donde los perfiles hijos estan propuestos como perfil agrupados (padre).
e Se eliminan los hijos de todas las agrupaciones donde estan como hijos (un hijo solo
puede tener un padre)
e Aldescartar una agrupacion solamente elimina ese grupo, sin modificar a otro (es de-
cir, se eliminaria el match del lado de un perfil pero no de los otros).
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De esta manera un perfil pasa a tener dos estados posibles:

e Activo: estado que tienen los perfiles que son agrupadores/padres (tiene perfiles hijos
asociados) o perfiles que no tienen perfiles asociados.

e Agrupado: estado que tienen los perfiles hijos que fueron agrupados (colapasados),
es decir, tienen un perfil padre. Un perfil agrupado se comporta como un perfil que
estd inhabilitado como si estuviera dado de baja. Aparecera grisado y no se puede re-
alizar ninguna accion sobre ellos, a excepcion de pasarlo al estado Activo (Ver seccion
20.22.3 Desagrupar perfiles) y asociarlo a un escenario.

Precionando sobre el icono del ojo dentro de la columna Ver perfiles asociados, me aparecen
los perfiles asociados al perfil agrupador:

Perfiles Asociados
Buscar perfil Q
Codigo GEMis Codigo Labor atorio Desagrupar
AR-C-5HDG-1203 Baufest-pmD01660 ﬁ]
AR-C-5HDG-1204 Baufest-pm001262 ﬁ]
AR-C-5HDG-1211 Baufest-pm00 16600 ﬁ]
=
AR-C-5HDG-1212 Baufest-pm00 12620 m
AR-C-5HDG-1248 Baufest-pm001650M ﬁ]
AR-C-5HDG-1248 Baufest-pm001650M ﬁ]
Mo se puede desagrupar si hay pedigris en estado Activo ® Cerrar

20.22.2 Agrupacién Manual

Dentro de la solapa Agrupacion de Restos, hacer click sobre el boton de Agrupaciéon Manu-
al, me aparece la siguiente pantalla:
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. By w
GENIS &B parfies - SBaMPIDVI & Coincidencias - IElMunilurao- £8% Configuracin & Q @ & perssi+

< | Datos del caso Caso Terremoto Chile

DATOS DE LA CAUSA PERFILES DE REFERENCIA PERFILES NN POST MORTEM AGRUPACIONES DE RESTOS PEDIGRI GESTOR DE COINCIDENCIAS

Agrupacion automatica

Mo s encontraron datos segin su busqueda

R N .
GENiS @ rerfies- oFampovi & Coincidendias- [ Monitoreo~  §83 Confieuracion ®2 Q @ 8 peraiv

¢ |  Agrupacién Manual

Perfiles:

Cédigo GENis o Laboratoric | Q

Sedebe escribir el cddigo exacto para poder agregar el perfil

Seleccionar perfil agrupador:
Lttt v Mnstrar diferencias Mostrar coincidencias

Para poder realizar la agrupacion manual, escribir el codigo del perfil y hacer click sobre Ia
lupa para agregar el perfil. Tener en cuenta que para poder agregar el perfil, el codigo GENis
o de laboratorio deben estar completos sino no me lo va a dejar agregar.

A medida que voy agregando los perfiles me va apareciendo el cddigo de laboratorio y debajo
el detalle de los alelos de cada perfil.

7 — = ;

GENis @ rerfies. sBaMPIDVI § Coincidencias~  |=) Monitoreo~ £33 Configuracian & Q @ & pereriv
< | Agrupacién Manual

Perfiles: | RNN DVI15 11 Q RNN_DVI11 11 X RNN_DVI12 11 X RNN_DVI13 11 X RNN_DVI14 11 X RNN DVI15 11 X

Sedebe escribir el cdigo exacto para poder agregar el perfil

Selecclonar perfil agrupador: RNN_DVI12 11 i Mostrar diferencias Mostrar coincidencias
RNN_DVI11_11 RNN_DVI12_11 RNN_DVI13_11 RNN_DVI14_11 RNN_DVI15 11
(AR-C-SHDG-1402) {AR-C-SHDG-1403) (AR-C-SHDG-1404) {AR-C-SHDG-1405) (AR-C-SHDG-1406)
AMICL x ¥ X ¥ x v X v XY
ISM1PO 10/<11 11 10/<11 11 10/<11 11 10/<11 11 10/<11 11
J135317 2 13 2 13 2 13 2 13 2 12
2165539 13/<45 11/<45 13/c45  11/<45 13/eA5  11/<45 13/e45  11/45 13/<45  11/<45
218551 15 12 15 12 15 12 15 12 15 12
221511 0 2 30 28 3 28 3o 28 0 28
1351358 1564 1564 1566 1554 154 1554 1564 1554 154 1554
I55R1R R 12 A 12 R12 R 12 a 12
J75820 11 8 1 8 1 8 1 8 1 8
1851179 15 14 15 14 15 14 15 14 15 14
“GA 24 25 24 25 24 25 24 25 24 25
*entaD 9 12 g 12 9 12 9 12 ? 12
entaE 16 18/>16 16 18/>16 16 18/>16 16 18/>16 16 18/>16
rHO1 6/<20 9.3/<20 6/<20 9.3/<20 6/<20 9.3/<20 6/<20 9.3/<20 6/<20 9.3/<20
rPOX 12 8 12 8 12 8 12 8 12 8
VA 16 17 16 17 16 17 16 17 16 17
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Se tienen los botones Mostrar diferencias y Mostrar coincidencias que me indican en un
color (rojoy verde respecivamente) los alelos en los que tienen diferencias los compartidos.

Para poder reaizar la agrupacion manual, seleccionar el perfil agrupador entre los perfiles
ingresados dentro del combo Seleccionar perfil agrupador.

Tener en cuenta las siguientes premisas:

Se pueden agregar hasta 5 perfiles.

Siagrego un perfil que ya es agrupador (padre), lo propondra automaticamente como
agrupador y el combo Seleccionar perfil agrupador permanecera grisado.

Sise agrega otro perfil que también es padre, este ultimo perfil pasa a ser padre (siem-
pre el ultimo padre agregado es el padre), me lo permite agregar al listado y ver las dif-
erencias/coincidencias, pero al momento de hacer click en el boton Agrupar me saldra
el siguiente cartel:

Mo se pudo guardar hay mas de un agrupador: AR-C-SHDG-1403 AR-C-SHDG- 1407

Eliminar el resto de los perfiles padres, haciendo clickenlacruz "X". Enel caso de que se quiera
cambiar el padre, eliminar el que esta como agrupador y vy agregar el nuevo perfil agrupador.

Si ninguno de los perfiles agregados son agrupadores, seleccionar el perfil agrupador
desde el menu Seleccionar perfil agrupador. Este menu contiene el listado de todos los
perfiles agregados. El boton Agrupar, permanece grisado si no tiene un perfil agrupa-
dor o esta que se agregue al menos dos perfiles.

El perfil agrupador se distingue del resto con un recuadro de color violeta:

. — N o o
GEN\S (%Perﬁ\es- ﬂ%ﬂMPIIDV\ g Coincidencias = Munitoreo- &}Cunﬁgum(ién @ .C},-' é, & A=

Perfiles:

RNN_DVI15_11 Q

4 | Agrupacién Manual

RNN_DVI21 11 % RMM_DVI20_11 X RNM_DVI16_11 X RMMN_DVI15_11 X

Se debe escribir el codigo exacto para poder agregar el perfil

| Seleccionar perfil agrupador:

_

RNN_DVI16_11

Mostrar diferencias

Mostrar coincidencias

AMEL
ISF1PO
135317
2165339
218551
21811
1351358
55818
75820
851179
“GA
entaD
JentaE
THO1

RNN_DVI21_11
(AR-C-SHDG-1412)

RNN_DVI20_11
(AR-C-SHDG-1411)

RNN_DVI16_11
(AR-C-SHDG-1407)

RNN_DVI15_11
(AR-C-SHDG-1406)
X Y X Y X Y X Y
10/<11 11 10/<11 11 10/<11 1 10/<11 11
9 13 9 13 L] 13 9 13
13/<45 11/<45 13/<45 11/<45 13/<45 11/<45 13/<43 11/<45
15 12 15 12 15 12 15 12
an 28 an 28 30 I8 a0 28
15/>6 15/>6 15/>6 15/>6 15/>6 15/=6 15/>6 13/>6
8 12 8 12 8 12 8 12
1 8 11 8 11 8 1 8
15 14 15 14 15 14 15 14
24 25 24 25 24 25 24 25
2 12 o 12 o 12 o 12
16 18/>16 16 18/>16 16 18/>16 16 18/>16
Al<20 9 3/<20 Al<20 9 3/<20 Al<20 9 3/<70 Al<o0 93/<20
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o Al hacer click en el boton Agrupar, me sale un cartel que confirma que se realizé la
agrupacion:

Se ha confirmado el grupo

e Elbotén Volver, regresar ala solapa Agrupaciones de Restos.

Validaciones
e Al confirmar una agrupacion (tanto manual como automatico), los perfiles hijos no de-
ben estar asociados a un pedigri activo o en construccion, es decir, no puedo inactivar
un perfil que esta asociado a un pedigri.
* No se puede realizar una agrupacion con un perfil que tiene coincidencia pendiente.
e Aldesagrupar un perfil de un grupo (Ver seccion siguiente), o agregar un nuevo perfil
de resto, el perfil no podra estar en ninglin pedigri activo.

20.22.3 Desagrupar perfiles

Dentro de la solapa Perfiles NN Post Mortem se visualizan los perfiles Activos por defecto.
Se puede ver los perfiles Agrupados chequeado el casillero:

GENiS & porfies . T MPIDVI §Loincmmxiqs. ﬁMnmmrnn. {‘:—}angumcm’n & @ @& 8 perezj =

€ | Datos del casa Casa Terremata Chile

DATOS DE LA CAUSA PERFILES DE REFERENCIA PERFILES NN POST MORTEM  AGRUPACIONES DE RESTOS PEDIGRI GESTOR DE COINCIDENCIAS

= o

Cantldad de perfiles: & e 71

v idLote N:’;"" codigo GENIs codigo Laboratorio Estado Pperfil Agrupador
<

Ver Verperfiles

iraperfii  Desasoclar
genotipificacion  asociados

220 c°'§3|5'"s AR-CSIIDG-1402 RNN_DVI11.11 Agrupado | AR-CSIIDG-1403 ®

228 "°'S:I""E AR CSHDG 1404 RHN DVI13 11 Agrupado | AR CSHDG 1403

@
228 ""':CI"“E AR-C-SHDG-1406 RMM_DVI15_11 Agrupado | AR-CSHDG-1407 @
-

228 c°'§:|"“ﬁ AR-C-SHDG-1408 RNM_DVILZ 11 Agrupade | AR-CSHOG-1a07

E

Parael casode los perfiles agrupados, se tiene la columna del Perfil Agrupador indicando cual
es el perfil agrupador asociado (Perfil padre).
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En el listado de perfiles Activos, en la columna Ver perfiles asociados, el icono del ojo per-
mite ver la informacion de los perfiles agrupados (hijos) relacionados para el caso de los per-
files Activos que contienen hijos. En el caso de que un perfil Activo no tenga perfiles asocia-
dos hijos, el icono permanecera grisado:

. By 3 —
@ GENis ~ @Brats- sZambvon § comencias- [~ Monitoreo~ £33 Contiuracion 2 Q@ 8 peni
€ | Datos del caso Caso Terremoto Chile
DATOS DE LA CAUSA PERFILES DEREFERENCIA  PERFILES NN POST MORTEM  AGRUPACIONES DE RESTOS PEDIGRI GESTOR DE COINCIDENCIAS
a Acthos 4 Agupades [ ssociarLote T Aso

Cantidad deperfiles: 13 de 21

Hombre Ver Ver perbles

"3 ldLate CodigoGEMis CddigoLaboratorio  Estado Perfil Agrupador

Lote genotipificacion  socisdos

s UM Rcsnoeu0s RNN_DVIZ4_11 Activo @ @ (]
“'::‘[:‘“" ARCSHDG 1407 RNN_OMI16_11 Activ @ ® * L ]
Collapsing

228 s AR-C-SHDG-1413 RKN.DVI22 11 Actie @ @ L]

228 Enl::‘:m AR-CSHDG-1414 RNN_DVI23_ 11 Activo @ @ ]

U

Perfil aftiva sin perfiles aaciados

Para desagrupar los perfiles, hacer click sobre el icono del ojo, y aparece una nueva pantalla
con los perfiles asociados:

Perfiles Asociados
Buscar perfil Q
Desagrupar todos
Cadigo GENis Cadigo Laboratorio Desagrupar

AR-C-5HDG-1404 RNN_DWI15_11 ’ i !
AR-C-5HDG-1408 RNN_DWI17_11 i
AR-C-5HDG-1409 RNN_DVI1E 11 i
AR-C-5HDG-1410 RNN_DWI1% 11 i
AR-C-5HDG-1411 RNN_DVI20 11 i
AR-C-5HDG-1412 RNN_DW¥I21 11 i

Mo se puede desagrupar si hay pedigris en estado Activo ® Cerrar
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Esta pantalla permite Desagrupar los perfiles de a uno, haciendo click sobre el icono de Ia
papelera o la opcion de Desagrupar todos (que permite desagrupar todos los perfiles hijos
de lasolapa). Al realizar esta accion, los perfiles desagrupados pasan a ser perfiles activos.

Validaciones
e Nose puede desasociar un perfil que esta asociado a un pedigri.
e Sise vuelve a hacer una nueva agrupacion (collapsing) se realizard solamente sobre
perfiles Activos, es decir, que se podran sumar nuevos hijos a los padres ya existentes.
e Nose puede cambiar el padre. En caso se querer cambiarlo, hay que desasociar el per-
fil del caso y asociar los hijos al nuevo padre.
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21 Interconexion de Instancias

La interconexion entre instancias, me permite que se comuniquen entre si diferentes instancias
que corren el software GENis.

La red GENis utiliza tres tipos de nodos diferentes para su operacion. Dos estos nodos com-
prendenlaredde Laboratorios de GENis, el nodo de tipo Laboratorio, y el nodo de tipo Registro,
que se implementa en dos modalidades, un Registro Nacional paratodalared y varios nodos de
tipo Registro Provincial, con un nodo por cada una de las provincias participantes de la red.

El laboratorio es la instancia de GENis que se encuentra desplegada en cada laboratorio de
analisis genéticos que participe en la red GENis. Los registros, Nacional y Provincial, pueden
ser accedidos desde Internet por cada uno de los nodos inferiores, esto es, el Registro Nacional
accede desde los Registros Provinciales y los Registros Provinciales son accesibles por los Lab-
oratorios.

Banco
Genético

Se realizar blsqueda
de coincidencias
entre perfiles de toda
la Nacion

Se realizar

(
Bancos | bilisqueda de _I
. | coincidencias
Geneticos I entre perfiles de | .. )
=
\

toda la provincia

Se comparten
los perfiles con
instancias

L | =5
gﬂ @ superiores

(
Bancos ' | |
Genéticos : -@ -@
\

La comunicacion entre los nodos de la red GENis es estrictamente vertical. Esto implica que los
nodos Laboratorios se comunican solamente con el registro del cual dependen. Los Registros
Provinciales se comunican con el Registro Nacional y los Laboratorios que dependen de él.
El Registro Nacional se comunica con los Registros Provinciales y con los Laboratorios que
dependandel (encasode que exista alguno).
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21.1 Interconexion de Instancias

Dentro de unainstancia inferior, para poder realizar la configuracion de una instancia superi-
or, ir al menu Configuraciéon/Interconexion de Instancias/Instancia Superior:

. [ ] A B .
GEN\S @Perﬁles- ﬁ%ﬁMF”DVl § Coincidencias - ﬁMonimreo- {%Conﬁguracién @ et ‘\é 8 perezj v

4

< | Configuraciones
E Categorias § Parametros estadisticos g Catalogos
Categorias Frecuencias Alélicas I aboratorins
Kits Modelos Mutacionales Genetistas
Marcadores Tipo de Material Biologico
Motivos
£3 Interconexion de Instancias @ Seguridad
=) o

Roles

Se tienen dos solapas:

Conectividad: en esta solapa se deberd ingresar la IP de la instancia superior. Se tiene un
botodn para chechear la conexion:

GENis B rafies. gZaMPIIVI § Coincidenias « Mnmmmn. {é}rﬁnnﬁguraridn 2 & pereri+

< | Configuracién de instancia superior

I S
| 192.160.11.208:9000 M

=
)
l_l_-,‘

Seconectacorrectamente

St

Mapeo de Categorias: permite configurar las categorias que tendran los perfiles que se ex-
porten a la instancia superior. El boton Autoconfigurar permite que si encuentra las mismas
categorias en ambas instancias, selecciona automéaticamente la opcién en el combo box:
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GENiS B2, perfiles - 52 MPI/DVI §Coincidencia;- IEMnnitnren- {é}f}ﬂnﬁguracio‘n = ‘@ f@ 8 pereri~

<| Configuracion de instancia superior

Categoria Instanciasuperior
Evidenciaforence/ Evidencia | Simples v
Evidencia Forense / Evidencia | Parciales v
Evidencia Forense/ Evidencia Asociadaa Victima | Victimas v
Evidencia Forense / Aportantes maltiples asociado a Victima | Mezcla v
Evidencia Forense/ Aportante Gnico | Simples v
Evidencia Forense / Aportantes maltiples | Mezcla v
Muestrade referencia indubitada/ Individuc Sospechado | Sospechosos v

Guardar

A la Instancia Superior le llega una notificacion de que la Instancia Inferior estd pendiente
de aprobacion. Haciendo click sobre la notificacién, o desde el menl Monitoreo/Instancias
Inferiores, se puede aprobar la Instancia Inferior:

GEN'S {%I’e'ﬁesv r_r%:.MP\.-D‘v\ §':3II‘CIdEI‘CIaSv MDr’ntD'EOv %}C:r‘lgu'aclér @ @ @ (%

< | Inbox
Tipo ‘ Instancia Infer v ‘ Pendientes || Marcados | | Limpiar
Fecha « Tipo Descripcién Borrar seleccionados (3]
2018-09-24 10:26:26 La instancia inferior: 192.168.27.19:9000 esté pendiente de sprobacién (=]

GENIis (@wn-ﬁuv 5 POV §Fﬂ".‘\1:rr\:<v E‘w—r-»:»- {§}rrr—igu»:w’- = @ @ 8 e

( | Configuracién de instancias inferiores

Laboratorio URL Conectividad Estado

AMARILLO 192.168.11 209:9000 Operstiva Aprobsda

AZUL 19216811

SHDG 192168.32.130:9000 Mo Cperstivs Aprobads
90 oeretie Deseorobeds [ T ————
TEST 18214827 199000 Mo Operstivs Dessprobsds Chequecar co

n

ECE 192.168.11

199

"

E

Manual del usuario / Version 1.4



Manual del usuario / Version 1.4

:::9 GENis

21.2 Replicar perfiles

Para poder realizar la interconexion entre instancias, la categoria a la que pertenece el perfil
deberd tener chequeado el casillero de Repicar a instancias superiores, caso contrario el
perfil no se podra interconectar con ningln laboratorio:

. A A -
@ GEN|S @ Perfiles - .j—%:,MPIIDVI Coincidencias - Monitoreo~ lﬁ?"i‘Com‘lguracirjm @ i \!,v 8 et
S
< | ‘Grupos y categorias
Muestrade referenciaindubitada/ Individuo Imputado
Alias - S
# Individuo No Identifcado > # Habilitar ingreso de datos filiatorios
Ingreseun alias
| # Réplicacontrainstancias superiores I
# Evidenciaforence >
# Admite carga manual
# Muestrade referenciaindubitada ¥
AUTOSOMAL CROMOSOMA X CROMOSOMA Y MITOCONDRIAL
© Agregar categoria
Altade Analisis | ReglasdeBusqueda

Individuo Sospechado 4

s D Vi Cantidad minima de marcadores con alelos ‘ K

Vietima 4 Cantidad maxima de marcadores con trisomias [3

Sise tiene esta opcidn habilitada, tanto enla carga masiva como en la carga manual se tendran
habilitada la opcion de replicar a una instancia superior, de lo contrario esta opcién estara
grisada:

Carga masiva:

i A A
GENlS @Perﬁles- ﬁ%ﬁMPVDVl § Coincidencias ~ BMonitoreo- {C‘E}Conﬁguracidn Ig ‘8‘ \;,‘ 8 PELEZ

< | Aceptacion masiva de analisis - Genetista

Toridiran
F— v

« Seleccionar todos Aceptar seleccionados

Replicara
Codigo Laboratorio Categoria Kit Estado instancia

superior

Baufest-1-Hijo3% RNN.# DVIPrueba  Aprobado

Baufest-1-Madre% RS DVIPrueba Aprobado

D
&
]

Baufest-1-Padre% RS DViPrueba Aprobado
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Carga manual:

) =~ -
GENis = &Brerfies- sZaMPUDVI & Coincidencias - ﬁ Monitorso-  §0% Configuracion 2 Q @ & perei
< |  Perfi:RNN_DVI24_11[AR-C-SHDG-1415]
Perfil ADN Powerplex 16: 17/09/2018
Marcadores Alelos Rango
THO1 1 <20, 20-80, >80
CSF1PO § " <11,11-76,>76
PentaD s 17 <0,0-99.>99
D18551 i ~ <0,0 922,99
15 12

D851179 15 . <14, 14-64, >64
D351358 <4,4-6,>6
D7s5820

<0,0-99,>99

FIBRA (FGA) <0,0-99, >99

Cada laboratorio debera subir sus perfiles a su instancia la cual automaticamente se repli-
caran en lainstancia superior.

Segun se determine por la subcategoria a la que pertenece el perfil, el mismo se enviara a la
instancia superior con los siguientes datos asociados:

Caodigo del sistema del perfil.

Categoria/subcategoria.

Tipo de analisis que se incluyen en el perfil.

Fecha de alta del perfil en el sistema.

Todos los kits y marcadores deben estar definidos en la instancia superior para poder admitir
el alta de un perfil. Si el rechazo es por este motivo, ambas instancias son notificadas y podra
revertirse la situacion configurando la instancia superior para admitir ese kit y esos marca-
dores. El perfil quedara pendiente de ser rechazado o admitido en la instancia superior hasta
que se configure el kit y los marcadores correspondientes.

Cuando se carga un electroferograma o archivo asociado a un perfil y ese perfil se replica
entre instancias, también se replicar el electroferograma y/o adjunto y se pueden visualizar
los mismos.
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21.3 Aprobacion/Rechazo de perfiles en instancia

superior

Supongamos el ejemplo que el Laboratorio 1 realiza una carga masiva de una mezcla, la cual

se replica ala instancia superior:

GEN|S %)Be-ﬁ esv .‘_,%g.rv'lP\.-D‘v\ § Coincidencias Monitoreo - {é}Ccr;gu'acwcr @ @ @ 8

( I Blsqueda de Perfiles

Buscar perfiles Cddigo, categoria o laboratorio |#| Activos | | Dados de baja
Cédigo GENis Categoria Cédigo Laboratorio Responsable Laboratorio
AR-C-AZUL-1295 Simples AR-C-AZUL-1294 shierro AZUL
AR-C-AZUL-12&9 SOSPECHOSO AR-C-AZUL-1269 mrube2 AZUL
AR-C-AMARILLO-1357 Mezcla mrube AMARILLO

| | Pendientes de replicar

. .
Nuevo perfil

Datos Agregar

Muestra Ver Anélisis Andlisis Trazabilidad Dar de Baja
G ® + L] Fx
@ ® + ] )
G @ + ] Fx

En el Laboratorio 2 se realiza una carga masiva de un perfil sospechoso, el cual se replica ala

instancia superior:

GEN'S % Perfilesw ﬁ%ﬁ“‘P\ DV § Coincidencias = Monitoreo = €§}‘Crigu’5;'i'

¢ |  Busquedade Perfiles

Buscar perfiles Cédigo, categoria o lzborztorio [#lActivos | Dados de baja

Cédigo GENis Categoria Cédigo Laboratorio Responsable Laboratorio
1313 SOSPECHOSO tst-admin AZUL
2 RN HijoZMP-Mutl shierro AZUL
1 RNN HijnTMP-Mus1 ahisrrn A7L
R-C-AZUL-1310 RNN Hijo2P-Mutl shierro AZUL

| Pendientes de replicar

e QD
Nuevo perfil

Datos Agregar

Muestra Ver Anélisis Anslisis Trazabilidad Dar de Baja
G @ + [ 1 F
G @ + [ 1 P
& (-4 + w e
G @ + [ 1 F
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La instancia superior recibe los perfiles cargados de las instancias inferiores. Para poder

aprobarlos/rechazarlos, ir al ment Perfiles/Aprobacion Perfiles de instancia inferior.

El icono del ojo @ permite ver del detalle de los alelos del perfil.

H (€ »
GENis  Ghretiese sZavrioyl & concidencisss Monitorsow  §0F Configuracion 2 Q @ &
< | Aprobacién de perfiles provenientes de instancias inferiores
© Actualizar lista
' Seleccionar todos Aprobar seleccionados
Categoria flere Genetista
Cadigo GENis g Laboratorio Fechay Hora Victima N STR MT
Local N Asignado
Asociada

vl AR-C-AZUL-1313 SOSPECHOSO AZUL 2018-05-28 12:22 NO tst-admin L] i L4 @ Z
vl AR-C-AMARILLC-1357 Mezcla AMARILLO 2018-09-2812:18 NO mrube Lo & @ @ Z
(=] AR-C-AZUL-1282 Simples AZUL 2018-09-25 11:15 NO msilva3 L] iy ) VerErrores o @ -
(] AR-C-AZUL-1285 Simples AZUL 2018-09-21 16:40 NO ahierro L] [ o @ -

Cuando se carga un electroferograma o archivo asociado a un perfil y ese perfil se replica
entre instancias, se envia también el electroferograma y/o adjunto y se pueden visualizar los

mismos.

Aprobar los perfiles, haciendo click sobre el icono de aprobar o seleccionado los perfiles de-
seados y presionando el botén Aprobar Seleccionados. Aparece un cartel que confirma que

se aprobaron los perfiles:

GEN'S %)Je‘ﬁesv .‘_r%ﬁrv'lPl-D‘v\ § Coincidencias M:r’ torsow {é‘}c:r*gu'aclcr

= @@

( | Aprobacién de perfiles provenientes de instancias inferiores
Se aprobaron los perfiles

& Actualizar lista

+ Seleccionar todos

Aprobar seleccionados

Tiene
Victima
Asociada

Genetista
Asignado

Categoria

Cadigo GENis Local

Laboratorio Fechay Hora

Una vez aprobados los perfiles, los mismos pasan a formar parte de la instancia superior y se

corre automaticamente el proceso match:

STR
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22 GENis

E)GENe | Do dmon § cociwcnss [Fmosreor Bdcmtprasn ® @ @ 8 e
¢ | BusquedadePerfiles

Busear perfiles — 2 Activos | Dados de bajs ) Pendientes de replicar Limpisr @

Nuwa parfil

Codigo GENIs Caregoria Cédign Labarataria Responzable Labaratoria ME".‘:Z":‘ Ver Andlsis x‘m Trazabilidad  Darde Baja
maib ROS: G @ + [ ] L]
=1 &> + [ § P
mail: RO [} @ + [ ] ]
----- AR <7 & + L] L]
i ROS, =1 L] + [ ] ]
mailva ROS G @ + L L]
maih ROS, (<1 @ + [ ] L]
ROSA =1 @ + | | ]

El Codigo GENis me indica el laboratorio al que pertenece el perfil.
Lainstancia superiory los laboratorios reciben la notificacién de que se generd un match (Ver
detalle de las notificaciones de Interconexién de Instancias en la seccion 18.Notificaciones):

GENiS LB rerfies+| B MPIDVI §C:ﬂr[ider[i35v Mcnim»ea- %}Ccr:\gu’a(iér i) @ @ 8

< I Inbox
Tipo  Todos v|  Fecha ‘ Desde | | Hasta | Pendientes (| Marcados [ Limpiar
Fecha Tipo Descripcion Borrar seleccionados (5]
2018-09-28 12:30:04 Nueva coincidencia pendiente entre: AR-C-AMARILLO-1357 y AR-C-AZUL-1313 ]

Nota: tener en cuenta que para que la notificacion de match le llegue al perfil de la instancia
superior, tiene que tener chequeado el tilde de Notificaciones interconexion de instancias
dentro del menu de Configuracién/Roles:

GENis L reities=  aToMPIDVI §cUi\L'J;.L'a>- M_niu.':uv {?}}Cu'au acidn =9 @ @ 8 oo -

4 I Roles
evoro s &
nuevo rol E Bus _ .

Agregar rol # Actuslizer marcadores Actuslizar maresdores 3]

@ Notificaciones interconexin de instencies | Recepcian notificaciones intercenexidn de instenciss ]
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21.4 Replicar perfiles asociados

Enla pantalla de aprobacion de perfiles de instancia superior se muestra el siguiente campo:

. P
GEN|S %}35'? EERS ﬁ%ﬁh‘lP\.-D‘»’l § Coincidencias~ Monitoreow {g}c:r;gu'aclcr @ @ \,‘) 8
< | Aprobacién de perfiles provenientes de instancias inferiores
© Actualizar lista
' Seleccionar todos Aprobar seleccionados

Categoria

LE=TE Genetista

Cédigo GENis Laboratorio Fechay Hora Victima STR MT
Asociada

Local Asignado

(W] AR-C-AMARILLC-1255 Mezcla AMARILLO 2018-09-2008:59

mrubs Qb ® ® &

Tiene victima asociada con los valores Si o No:

Cuando se aprueba el perfil de la evidencia, es como si se aprobara la victima asociada en
conjunto. No se aprueban por separado, suben en conjunto. En la aprobacion solo se ve para
aprobar el perfil de la evidencia, la victima asociada es un dato mas del perfil, que no se aprue-
ba por separado. Cuando baja el perfil en un match hacia la instancia inferior, también bajan
en conjunto.

La victima asociada sube junto a la evidencia, pero el perfil de la victima sube inhabilitada, eso
implica que no participa en las busquedas ni se puede realizar ninguna accion sobre ese perfil.

21.5 Modificacion de Perfiles

Cuando un perfil es replicado a una instancia superior, no se le podra realizar ninguna modifi-
cacion, esto implica que se deshabilitaran los botones para agregar mas informacion.

En el caso de que se tenga mas informacion asociada al perfil, la Unica manera es dar de baja
el perfil y volverlo a cargar agregando lo nuevo.

Los perfiles que pertenecen a otros laboratorios no podran ser editados, esto implica que no
se podra: agregar analisis, replicar a otras instancias, adjuntar archivos ni tampoco se podra
ver su codigo interno de la muestra.
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21.6 Propagar hit y descartes entre instancias

Cuando un match es transformado en hit o descarte, el evento es replicado a las instancias in-
volucradas. Esto sera informado en la bandeja de entrada de los genetistas responsables y de
los usuarios con permisos para recibir notificaciones de interconexioén. Se registra el estado
del hit/descarte parcial y del hit/descarte completo (ver detalle de notificaciones en la seccion
18. Notificaciones).

GENIis @ Cerfiese g MUV § Concidencizs e Montarso - {%} Connguracion = @ @ 8 s
L4 I Inbox
Tioo | Confirmacion v|  Facha | Desie Hasta Pendientes (| Marcados [ Limpiar
Fecha « Tipo Descripclién Borrar seleccionados u
2018-09-28 13:28:29 Se confirmé el match del perfil: AR-C-AMARILLO-1357 &
i = 10) [] t3t-sdm... v
GENis L@; Perfilesw | Ga@MPI/DV § Coincidencias Monitoreo {é‘} Confguracién @ '@ 8 ssim.
L4 I Inbox
Tipo Descariedea ¥ Fecha Desde Hasta | Pendientes [ Marcados [ Limpiar
Fecha « Tipo Descripcion Borrar seleccionadus 0
2018-09-28 14:28:46 Se descart6 el match del perfil: AR-C-AZUL-1313 O

21.7 Bajade perfiles

La baja de perfiles funciona independientemente en cada instancia, es decir, cuando se da de
baja un perfil en unainstancia, la misma no se replica al resto de las instancias.
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:::3 GENis

Dentro del listado de perfiles en la solapa Perfiles, se tiene el tilde Pendientes de Replicar,
que me muestra los perfiles que no fueron replicados a una instancia superior:

GEN'S %}%'ﬁ esw gr%:,MP\.-D‘»’I § Coincidencias Monitoreo« {é}c:rigu'aclér

2 Q @

( I Busqueda de Perfiles

Buscar perfiles | Cédigo, categ: abi | |#| Activos |_| Dados de baja
Cadigo GENis Categoria Caodigo Laboratorio Responsable Laboratorio
AR-C-AZUL-1313 SOSPECHOSO AR-C-AZUL-1313 tst-admin AZUL
AR-C-AZUL-12%96 Simples AR-C-AZUL-1296 shierro AZUL
AR-C-AMARILLO-1359 Condensdos 12 mrube AMARILLO
AR-C-AMARILLO-1355 RMNN HiioM-M256 mrube AMARILLO

H:: -

¢/ Pendientes de replicar

Datos
Muestra

G

Q

Q

R

Ver Anilisis

@ @ & @

Muevo perfil

Agregar

Andlisis Trazabilidad Dar de Baja
[ ] 3
+ L ] P
+ L ] P
+ L ] L

Tener en cuenta que también se deberd tener tildado el casillero de Activos y/o Dados de

baja, sino la busqueda no arroja ninglin resultado.
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2. GENis

22 Reportes

GENis permite la posibilidad de generar reportes segun la informacion a la que se desea ac-
ceder.
Para ver los reportes ir al menl Monitoreo/Reportes:

I O .
GEN|S 8Per‘h\es- A& MPIDVI § Coincidencias = IEMumtoren- i:”‘:?(;mhguraciﬁn @ ‘\g-‘ 'é/" 8 perez) =

< |  Busquedade Perfiles Reportes s

= Historial de operaciones
Buscar perfiles Cédigo, categoria o laboratorio pe! | Dadosdebaja Limpiar
»

Nota: tener en cuenta que para que el usuario pueda ver el menl Reportes, el rol debe tener
los permisos configurados para poder visualizar los reportes (Ver seccion 3.2 Configuracion
de Roles)
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GENis

23  Anexo | - Algoritmo de busqueda de coinciden-
ciasde STR

GENis implementa los tres tipos de algoritmos de busquedas de coincidencias como especi-
fica ENFSI en exigencia alta, baja y media.

Se cred ademas un nuevo algoritmo con los calculos estadisticos asociados para la valoracion
de las coincidencias denominado Mezcla Mezcla que determina si un mismo perfil genético
se encuentra en dos evidencias de dos aportantes. A continuacion, se detalla cada uno de los
algoritmos implementados.

23.1.7 Locus o Marcador

Un locus es una posicion dentro del genoma. En el contexto de este documento, Locus y Mar-
cador significan lo mismo. Ejemplo: los valores posibles de Locus son D351358, TPOX, THO1.

2312 Alelo

Un alelo es un valor de alguna de las siguientes formas:

, . ) , n
e nuUmero x > 1 con dos decimales (es decir, es un nimero de la forma — con neN)
100

e [x]donde xesunnimerocomo en el item anterior obligatorio para el matching

23.1.3 Genotipo

Un Genotipo es una tupla Locus — (Alelo, Alelo,...). Por ejemplo un Genotipo es D351358 —
(28.5,22).

23.1.1 Genotipificacién

Una genotipificacion es una lista de genotipos donde no se repiten los locus de cada elemento.
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23.1.9 Perfil Genético

Un perfil genético es una estructura que se compone de:
e Unidentificador Unicoid
e Unagenotipificacion

23.1.6 Igualdad de alelos

Dados dos alelos x e y, definimos la funcion equal ,:Alelox Alelo—Bool de |a siguiente manera:
e equaly (x;y) =x==

equaly ([x];y) =x==y

equaly (x; [y]) =x==y

equaly ([x]; [y =x ==

en otro caso = false

23.2.1 Coincidencia en exigencia alta de genotipos

Dados dos Genotipos X=M; = (X;,X,,...Xy) € Y=M, =(y,¥,,...ym) definimosX = [, Ysiy
solo si se satisfacen estas condiciones:

° M1= M2

e nNn=m

e Junapermutacion x,'x,'

5 renXn N de X,,Xo,.., Xy tal que Viid,.. niequalp (%'y;)
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23.2.2 Coincidencia en exigencia media o moderada
de genotipos

Dados dos Genotipos X=M, — (X;,X,,...,
solo si se satisfacen estas condiciones.

° M1: M2

e n=m

e Junapermutacionx,'x,",...x," delacoleccion formada por x,,x

n alelos tal que Vi:1,...,n:equalp (x;,y;)

Xp) € Y=M, =>(y,y,ym) definimos Xc Y siy
X, seguidadem —

200

23.2.3 Coincidencia en exigencia baja de locus

Dados dos locus X=(M,,x,,x,) e Y=(M,,y,,y,) definimos X~ Y siy solo sise satisfacen estas
condiciones

c M=M,

e x,=X, Vx;=y, Vy =x, Vx,=y,
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207 Coincidencia en exigencia alta de perfiles

Dados dos perfiles P = (idy, P1, P12, - Pn) ¥ Q = (id,, G4, G5, .-, qn) vy  donde los
Pi»qj son Locus:

Sea R=loci(P)nloci(Q) y sea r=my, un elemento de R.

Llamaremos abusando de la notacion d e subindices py (resp qr) al locus de P (resp Q) cor-
respondiente al marcador r. Notese que aqui el subindice es el locus.

Definimos P=pQ siy solo si VmeR:pyy=mayy,

20.2 Coincidencia en exigencia media o moderada
de perfiles

Dados dos perfiles P=(id;,p1,012---Pn) Y Q=(id»,q1,92--.q,) dondelos p;q; son Locus. Asuma-
mos que los locus de P contien menos alelos que los de Q.

Sea R =loci (P) N loci (Q) y sea r=,,w un elemento de R.
Llamaremos abusando de la notacion de subindices p,, (resp q,.) al locus de P (resp Q) corre-

spondiente al marcador r. Notese que aqui el subindice es el Locus.

Definimos PcpQ siy solo siVmMER:pmCmqm
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203 Coincidencia en exigencia baja de perfiles

Dados dos perfiles P=(id1,p1,p12,--Pn) ¥ Q=(id2,91,92,--.dn) donde los p;,q; son Locus.
Sea R =loci(P) Nnloci(Q) y sear=pw un elemento de R.

Llamaremos abusando de la notacion de subindices p,. (resp q,) al locus de P (resp Q) corre-
spondiente al marcador r. Notese que aqui el subindice es el Locus.

Definimos P~pQsiy solo si VmER:py~mam

200 Coincidencia entre dos perfiles aportantes

Dados dos perfiles mezcla My M', decimos que M=, ,M'siysolosi3 S, V,V'con 1< S<2,1<
V<2y 1< V'<2tales que

e M/(VUS)=0 [[VyS explican M] |

e M'/(V'US)=0 [[V'yS explican M'] ]

e SCMNM' [[Sestaen MNM'] |

Notar que Vy V' pueden o no estar dados.
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ANEXO Il - GESTOR DE COINCIDENCIAS Y
CALCULOS POR DEFAULT

GENis permite que los usuarios ingresen perfiles genéticos provenientes de evidencias
forenses sin determinar de antemano el nimero de individuos que aportaron a dicha eviden-
cia. Esto ocurre porque a priorino es posible que el genetista pueda asegurar ese dato.

Sin embargo, por razones técnicas y practicas, es necesario que GENis infiera mediante una
formula ese nimero de aportantes a la evidencia. Esto no limita la funcionalidad del sistema

sino que permite basicamente tres cosas:

1) Agrupar las coincidencias de modo tal que el usuario pueda navegar facilmente el
gestor de coincidencias segun sea el perfil agrupador una referencia o una evidencia.

2) Realizar célculos de LR por default.

3) Ejecutar el algoritmo Mezcla Mezcla solamente en los casos en los que la cantidad
de aportantes inferidos de ambas evidencias seaigual a 2.

Calculo de inferencia del niUmero de apor-
tantes a una evidencia

GENIS es capaz de proveer una estimacion del nimero méas probable de aportantes, n*, de
una evidencia, R. Para ello maximiza, en funcion del nimero de aportantes, la probabilidad de
gue laevidencia provenga de un conjunto de x aportantes desconocidos:

n* = argmax P(R,{U},)

1=sx<4

Con
PR, {U) = ) PRIUSIPUS)
J

Siendo Uj(X) el conjunto de alelos para la j-ésima configuracion de x contribuyentes desconocidos.
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25.2 Calculo de LR por default

GENis

Para que el analista pueda evaluar rapidamente el valor que puede poseer el hallazgo de una
coincidencia, GENis realiza calculos de LR por default seglin se detalla en la siguiente tabla:

Tipo de perfil agrupador

Referencia
Referencia
Evidencia (n=1)

Referencia

Referencia

Evidencia (n>1)

Evidencia (n=2)

Evidencial (n1=1)

Evidencial (n1=1)

Evidencia (n>1)

Tipo de perfil coincidente

Referencia
Evidencia (n=1)
Referencia

Evidencia (n=1)

Evidencia (n>1)

Referencia

Evidencia (n=2)

Evidencia2 (n2=1)

Evidencia2 (n2>1)

Evidencia (n>1)

Calculo
1/RMP
1/RMP
1/RMP
1/RMP

(Referencia + "n-1 desconoci-
dos”)/"n desconocidos”

(Referencia + "n-1 desconoci-
dos”)/"n desconocidos”

Mezcla-Mezcla

(Evidencia? + "n1-1 descono-
cidos”)/"n1 desconocidos”

(Evidencial + "n2-1 descono-
cidos”)/"n2 desconocidos”
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ANEXO Il - INTERPRETACION DE ESTADISTI-
CAS DE EVIDENCIAS

Pararealizar comparaciones cuantitativas de diferentes hipotesis relacionadas con el materi-
al evidenciario, la actual implementacion de GENIS permite realizar comparaciones de prob-
abilidades obtenidas bajo escenarios alternativos. Tipicamente para cada sistema analizado,
esto involucra estimaciones del cociente de verosimilitudes, LR (likelihood ratio en inglés),
definido como:

P(evidencia|Hy)

" P(evidencia|H,) (1]

Hf y Hd son las dos hipotesis a cotejar, que en un caso general definen la participacion o no
en la muestra evidenciaria M, de individuos asociados a perfiles conocidos, S1,S2,..., Sny de
eventuales aportantes de perfiles desconocido D1, D2, ....Dm. Este enfoque permite tratar
de manera unificada problemas de fuente Unica (i.e. de identificacion) y de andlisis de mezclas
de mas de un contribuyente.

Para estimar P(evidencia[H) utilizaremos la nomenclatura introducida en [Curran1999]. Lla-
mamos:

R al conjunto de alelos de la muestra

T al conjunto de alelos de personas que, segln la hipdtesis analizada H, contribuyeron
alamuestra

V al conjunto de alelos de personas con perfil conocido, pero que seglin H, no son con-
tribuyentes a la muestra.

UJ- al conjunto de alelos de un grupo particular (el j-esimo) de personas desconocidas
que, seguin la hipotesis analizada H, pudieron haber contribuido a la muestra

X al nimero de contribuyentes desconocidos estipulado por H.

Lo que interesa computar, por tanto es:

P(evidencia|H) = Z P(R,T,V,U;|H)
. (2]
j

Donde el indice j recorre diferentes conjuntos de grupos de personas desconocidas (i.e. de
las cuales carecemos informacion genética), que pudieron haber contribuido a la muestra.

Siguiendo la linea sugerida por Currany colaboradores en [Curran2005] podemos escribir
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P(R,T,V,U;|H) = P(R

T,V,U;,H) P(T,V,U;|H)
= P(R|T,U;,H) P(T,V,U;|H)

Por lo que [2] resulta

T,U;,H) P(T,V,U;|H)

P(evidencial|H) = ZP(R

] Preplica Pgenotipo [3]

Donde la suma tiene en cuenta los diferentes conjuntos de contribuyentes desconocidos que,
alternativamente, pudieron haber contribuido a la muestra. En definitiva podemos escribir
que

P(evidencia|H) = P(T, V)ZP(R|T, U,)P(U;|T, V)
7 [4]

Donde se sobreentiende que se ha utilizado H para asignar los conjuntos T, V'y Uj correspon-
dientes

Implementacion del calculo

GENIS considera como ensamble de conjuntos {Uj} de alelos correspondientes a los x
contribuyentes desconocidos que propone la hipotesis H, a todas las posibles permuta-
ciones de 2x alelos tomados con repeticion de los k valores alélicos del sistema analizado.

Tlig + (1 - 9)p[

P(A;| A;aparece n; veces entre los n alelos) = TTm_-1e (5]
n—

Para estimar las probabilidades P(U]- |T,V)y P(T,V) de [4] utilizaremos que

Estaexpresionpermite estimarlaprobabilidad de observarunalelo Ai, sabiendo quedicho
alelo ha aparecido ni veces en un grupo de n alelos proveniente de la misma poblacién,
en el caso general de que asumiéramos estructura sub-poblacional (Notar que cuando
0=0 los resultados convergen a los esperados segun la hipdtesis de Hardy-Weinberg)
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[1l. La estimacion de la probabilidad P(R|TU) de observar la réplica R dados los con-
tribuyentes conocidos y desconocidos que propone la hipotesis H se obtiene te-
niendo en cuenta la posible estructura subpoblacional, caracterizada por el
parametro ©, y probabilidades pout y pin de drop-out vy drop-in respectivamente
Sea 6 el conjunto de alelos que se encuentran entre los aportados por los contribuyentes
Ty U pero gue no se encuentran en la muestra R (i.e. alelos que sufrieron eventos de
drop- out)

1. Se denomina dropout a la eventualidad de que un pico dado del electrofero-
grama desaparezca por completo del perfil de manera artifactual. Esto puede
suceder como un caso extremo de desbalance heterocigoto aunque otros in-
vestigadores sugieren que también puede originarse por otro tipo de prob-
lemas técnicos del proceso de amplificacion.

2. Ocurre en relacion a posibles eventos de contaminacion de la muestra al mo-
mento de prepararla para su amplificacion PCR.

x el conjunto de alelos que estan en la muestra pero no en los contribuyentes (i.e. agrupa
alelos drop-in) y sea p el conjunto de alelos que no sufrieron drop-out ni surgieron de
contaminaciones.

La probabilidad buscada resulta

P(RlT’ Uf) = PsPpPy

Con

1_pin st |X| =0

_ Mn4. . _
5§ — HA{ES(pout) 4 HA{ep(l pout 4) Py = {pif HAiex pAinAi

Donde ng; es la multiplicidad del alelo Ai entre los alelos {TU }y pajla frecuencia de apa-
ricion de dIChO alelo enla poblacion de interés.
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Valoracion estadistica de asociaciones entre
mezclas evidenciarias

Supongamos que dentro de un sistema de almacenamiento de muestras evidenciarias se dis-
pone de un procedimiento para asociar dos mezclas, My M’ basado por ejemplo en criterios
de similitud de composicion (i.e. matching).

Enloquesigue, asumiremos que fueron dos los contribuyentes que han dejado trazas genéti-
casencadaunadedichas muestrasy buscaremos estimar la probabilidad de que ambas mues-
tras puedan explicarse en concordancia con la hipotesis, H,, que contempla que un mismo
contribuyente, C, ha contribuido a ambos perfiles junto a sendos contribuyentes adicionales,
Cy C’, con participaciones en las mezclas M y M’ respectivamente.

Sera de interés estimar asi mismo la probabilidad de que ambas muestras puedan explicarse
en concordancia con una hipotesis alternativa, Hs, segun la cual diferentes pares de con-
tribuyentes explicarian las muestras My M” de interés. De esta manera

Hy: M={C,=C,UC, & M ={C{ =C,UC,}
Hy: M={C,u(C,} & M = {C{UC(C;}
Para valorar estadisticamente el vinculo entre My M” consideraremos el cociente

_ P(evidencialHs) P(M,M’,K,K’'|H;) P(M,M’'|K,K’, H3)
- P(evidencialH,) P(M,M’,K,K'|H,) P(M,M’|K,K’,H,)

Donde Ky K”denotan perfiles genotipados relacionados con las muestras My M. Especifica-
mente consideraremos que eventualmente se pueden llegar a conocer a-priori los genotipos
C2y/o C'2 asociados con M y/o M’ respectivamente. Finalmente resulta

P(M,M’|K,K",H;)  P(M,M’'|K,K",H3)

LR = -
POL, K, K Hy) _ POMIK, Hy) POTIK ) Hy) [1]
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En general, dada la evidencia disponible y una hipdtesis de trabajo es posible construir dif-
erentes escenarios compatibles. Por ejemplo, sea M={A4, Ay, A}, M'={A;, Ag, Ay Al K={1y
K’={}. La siguiente tablailustralos escenarios que es posible plantear bajo la hipotesis H3, de
tres contribuyentes

Contribuyentes

escenario < Co C C'
el Aphg o ALA AsPg
6513 ALAs AyAs ApAs ALAg
ef:” ALA3 AzAy Aq,Az AsA,

Asi mismo las siguientes tablas reportan los escenarios compatibles con dos contribuyentes
paralas muestras My M’ respectivamente.

Contribuyentes

escenario Cq Co

H,,M

€1 ApA ArAs
H,,M

° A1A A1A3
H,,M

e3 ALA, AsAq
H,,M

e
! ArAg AgAg
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Hz,M

H;,M

Contribuyentes
escenario

H,, M’
€

H,, M’
€

H,,M’
€3

Finalmente la cantidad buscada resulta

LR

A1Az

ApAq

ApA3

ALA,

ApA

Ax Ay

ArAq

ALA

Az A4

AzA,

TEaP(CL=C s G = Cp ot G = €, i)

6 _ _ 3 - . - , - - -
i=1P(Cl - Cl,efz'M 'Cz - Czjein‘M) Ei:l P(C 1 C LQEHZ'M ’ C 2 C 2,

Ho.M’
e 2
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