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Kapitel 1

Einfihrung

1.1 Wozu Clavis Genetica daist

Wer einen DNA-Test fiir die Ahnenforschung gemacht hat, kann beim Anbieter meist die ,,Roh-
daten® herunterladen: Dateien mit kryptischen Namen und Hunderttausenden Zeilen. Clavis
Genetica 6ffnet diese Dateien, erkennt, von welchem Anbieter und zu welcher Person sie stam-
men, und erkldrt in verstandlicher Sprache, was darin steht, wozu sie gut sind und wo ihre
Grenzen liegen.

Dartiber hinaus wertet das Programm die Daten aus: Es bestimmt Haplogruppen, vergleicht
Dateien von Verwandten, priift Big-Y-Datensétze, arbeitet mit Match-Listen und Segmenten,
findet Gruppen von Matches, die an derselben Stelle liegen, malt eine Chromosomen-Karte
und verbindet all das mit dem eigenen Stammbaum.

1.2 Grundsatze

« Alles bleibt auf dem Mac. Clavis 14dt keine DNA-Daten hoch. Das Programm geht nur ins
Internet, um nach Updates zu suchen und um 6ffentliche Referenzdaten zu laden, wenn
du das ausdriicklich anforderst (Kapitel 10.1).

« Clavis verdandert keine DNA-Datei. Eigene Angaben (Notizen, Personen, Stammbaum,
Karten) speichert das Programm getrennt in seinem eigenen Ordner. Einzige Ausnahme:
In die oberste Ebene des Datenordners legt Clavis die kleine Datei clavis-project. json,
an der es den Ordner wiedererkennt (Abschnitt 2.1).

+ Hinweise statt Behauptungen. Wo das Programm etwas erkennt oder schitzt, nen-
nt es die Grundlage und die Sicherheit. Verwandtschaftsschitzungen, Gruppen und
Zeitangaben sind Wahrscheinlichkeitsaussagen, keine Beweise.

1.3 Voraussetzungen und Installation

Clavis Genetica lduft auf macOS ab Version 14 (Sonoma). Das Programm wird als DMG-
Datei ausgeliefert: DMG 6ffnen, Clavis Genetica in den Ordner Programme ziehen, starten.
Im DMG liegt neben dem Programm dieses Handbuch als PDF in den vier Programm-
sprachen: Handbuch (Deutsch).pdf, Manual (English).pdf, Manuel (Frangais).pdf und
Handleiding (Nederlands) .pdf.

Das Programm spricht Deutsch, Englisch, Franzosisch und Niederlandisch. Beim ersten Start
iibernimmt es die Systemsprache, wenn sie eine dieser vier ist, sonst Englisch. Umgestellt wird
jederzeit iiber die Flaggen oben rechts in der Symbolleiste (Abschnitt 2.4).
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1.4 Updates

Bei jedem Start sucht Clavis einmal still nach einer neuen Version. Gibt es eine, 6ffnet sich das
Fenster Nach Updates suchen. Von Hand priifst du iiber Clavis Genetica > Nach Updates suchen

(~c%u) oder in den Einstellungen.

Softwareupdate
Clavis Genetica ist aktuell (Version 1.1.17).

https://f97.bejupdates|ClavisGeneticajappcast.|son

Erneut priifen OK

Abbildung 1.1: Das Fenster Nach Updates suchen, wenn das Programm aktuell ist.

Ist ein Update verfiigbar, zeigt das Fenster die Versionshinweise und die Knopfe Spater und
Laden, installieren und neu starten. Der Download wird vor der Installation gepriift: Er muss
vom Update-Server kommen, Priifsumme, Signatur, Bundle-Kennung, Version und Entwickler-
Kennung miissen stimmen. Erst dann ersetzt ein Hilfsprogramm die App und startet sie neu.
Schlédgt etwas fehl, bleibt die alte Version erhalten.

Liegt der Update-Server in deinem lokalen Netz, fragt macOS nach dem Zugriff auf das
lokale Netzwerk. Falls die Priifung scheitert: Systemeinstellungen > Datenschutz & Sicherheit
> Lokales Netzwerk und dort Clavis Genetica einschalten.
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Erste Schritte

2.1 Der Datenordner

Clavis arbeitet mit einem Datenordner, in dem deine DNA-Dateien liegen. Die erste
Unterordner-Ebene ist die Person: Alles, was in data/erik/.. liegt, gehort zu ,erik“ Tief-
ere Ordner dienen nur der Ordnung. Empfohlen ist:

data/
erik/
atDNA/ Chip-Rohdaten (MyHeritage, FTDNA, AncestryDNA, 23andMe ..)
Y-DNA/ Big Y: CSV-Exporte, variants.vcf, regions.bed, .bam + .bai
mtDNA/ FASTA
horst/
atDNA/

2.1.1 Ordner 6ffnen

Einen Ordner wahlst du uber

+ den Knopf Offnen in der Symbolleiste,
« Ablage > Datei oder Ordner &ffnen... ((%0)),
« Datenordner wahlen im leeren Startbild oder in den Einstellungen,

+ oder indem du einen Ordner ins Fenster ziehst (es erscheint ,,Ordner oder DNA-Dateien
hier ablegen®).

Ein Ordner wird zum neuen Datenordner. Einzelne Dateien werden der Liste hinzugefiigt; als
Person gilt dann der Name des Ordners, in dem sie liegen. Der Datenordner wird gemerkt, auch
wenn du ihn spiter verschiebst oder umbenennst. Neu einlesen (%R ) liest ihn erneut ein.

Liegt der gewdhlte Ordner eine Ebene zu hoch (eine einzige ,,Person®, die selbst mehrere Per-
sonenordner enthilt), fragt Clavis nach: ,,Der Ordner liegt vermutlich eine Ebene zu hoch®, mit
den Knopfen zum Offnen des richtigen Ordners und So lassen.

2.1.2 Was eingelesen wird

Clavis liest Dateien mit den Endungen .csv, .tsv, .txt, .vcf, .bed, .bam, .bai, .fasta, .fa, .fas
und .fna, eine gVCF auch mit der Endung .gvcf. Vergleichen lésst sich eine gVCF allerdings
nur mit der Endung .vcf (etwa probe.g.vct). Beim Einlesen schaut es nur in die ersten 64 KB
jeder Datei (bei BAM nur in den Kopf). Den eigentlichen Inhalt liest es erst, wenn du in der
Detailansicht Datei laden klickst. So bleibt auch ein Ordner mit grofen BAM-Dateien schnell.
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ZIP-und GZ-Archive werden automatisch einmal in einen privaten Zwischenspeicher entpackt;
ihre Dateien erscheinen als ,,Archiv.zip » Datei.csv*. Archive iiber 1 GB werden nicht automa-
tisch entpackt, tiber 20 GB entpackt wird abgebrochen. Lief sich ein Archiv nicht entpacken,
steht es als ein Eintrag mit Erklarung in der Liste.

Stammbaume (.ged, .gramps) erscheinen nicht in der Dateiliste; sie werden im Fenster Person-
en geladen (Kapitel 8). Liegt genau eine GEDCOM-Datei in der obersten Ebene eines Datenord-
ners, fiir den noch kein Stammbaum geladen ist, iibernimmt Clavis sie automatisch.

Personenprofile, Stammbaum, Notizen und Gruppen zu Matches, Namenszuordnungen,
Chromosomen-Karten und das Forschungsprotokoll gehoren zu dem Datenordner, in dem
du sie angelegt hast. Wechselst du den Ordner, legt Clavis sie zur Seite und setzt die des
neuen Ordners ein. Kehrst du zurtick, ist alles wieder da. Lasst sich der neue Ordner nicht
offnen (etwa weil sein gespeicherter Arbeitsstand beschadigt ist), meldet Clavis, dass er
nicht ge6ffnet werden konnte, und nennt den Grund; der bisherige Datenordner bleibt
dann mit deiner Arbeit gedffnet, und es wird nichts verdndert.

Damit Clavis einen Ordner wiedererkennt, legt es in seine oberste Ebene die Datei
clavis-project.json (eine Kennung, der Ordnername, der Pfad und die Programmver-
sion; keine DNA-Daten). Sie erscheint nicht in der Dateiliste. Bitte nicht 16schen: Mit
ihr findet Clavis deine Arbeit auch, wenn du den Ordner umbenennst oder verschiebst.
Kopierst du den Ordner im Finder, erhilt die Kopie beim ersten Offnen eine eigene Ken-
nung und eine Kopie des bisherigen Arbeitsstands; danach sind beide unabhingig. Ist der
Ordner schreibgeschiitzt, merkt sich Clavis die Zuordnung nur intern.

Kann Clavis eine Anderung an Personen, Forschungsprotokoll, Matches von Hand oder No-
tizen zu Matches nicht speichern (etwa weil das Laufwerk voll ist), steht im Fenster in Or-
ange ,,Deine Anderungen konnten nicht gespeichert werden: ...“ mit dem Grund und dem
Knopf Erneut speichern.

Sichere deine eigene Arbeit regelméllig mit Eigene Arbeit sichern (Abschnitt 10.2), vor allem
vor einem Programm-Update.

Die Versionen 1.1.13 bis 1.1.16 haben die Arbeit zu einem Datenordner, den du vor dem
ersten Wechsel benutzt hattest, beim Zuriickkehren unter Umstanden nicht mehr geladen;
verloren war sie nicht. Ab Version 1.1.17 holt Clavis diese Arbeit beim Start oder beim Wech-
sel zu dem Ordner einmal von selbst zuriick: Es ergidnzt nur, was im jetzigen Stand fehlt,
und tiberschreibt nichts. Die alte Ablage bleibt als Sicherheitskopie im Programmordner
liegen.

2.2 Die Beispielfamilie

Zum Ausprobieren ohne eigene Daten legt Clavis eine frei erfundene Familie an. Den Knopf
Beispielfamilie anlegen findest du im leeren Startbild und in den Einstellungen unter Datenord-
ner. Clavis fragt, wo der Ordner ,,Clavis-Beispielfamilie“ angelegt werden soll, legt ihn an (ein
vorhandener wird nie iiberschrieben) und bietet an, ihn sofort zu 6ffnen: Beispielfamilie 6ffnen.

Die Beispielfamilie enthalt

« fiir Anna Beispiel (geboren 1988) eine Match-Liste mit 42 Matches und eine Segmentliste
mit 134 Segmenten im Format von FamilyTreeDNA,
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« fiir ihren Vater Paul Beispiel eine Match-Liste mit 26 Matches und 109 Segmenten,

+ einen Stammbaum Beispielfamilie.ged mit 32 Personen, der beim Offnen gleich
geladen wird,

« eine Datei LIESMICH.txt mit Hinweisen, was es zu entdecken gibt: Verwandte der
Vaterseite stehen auch in Pauls Liste, auf den Chromosomen 7 und 11 iiberlappen sich
mehrere Matches, auf Chromosom 15 liegt eine Haufung, und ,,Rike Entwurf* steht nicht
im Stammbaum - wohin gehort sie? Die Datei ist keine DNA-Datei; Clavis fiihrt sie nicht
in der Dateiliste.

Die Beispielfamilie enthdlt keine Rohdaten; Haplogruppen und Rohdatenvergleiche lassen
sich mit ihr nicht zeigen. Bei niederldndischer Programmsprache heiflt der Ordner ,,Clavis-
Voorbeeldfamilie” und die Personen tragen flimische Namen. Zuriick zu deinen eigenen
Daten kommst du tiber Datenordner wahlen; deine eigene Arbeit bleibt dabei unberiihrt.

Fast alle Bilder zu Match-Listen, Segmenten, Gruppen und Stammbaum in diesem Handbuch
zeigen die Beispielfamilie.

2.3 Das Hauptfenster

ece M Offnen G && Vergleichen v [ Personen Ak Familie v & Datenv  Q Marker suchen ® E] RIS
Person At Date Anbeter Datum Unzet crote

AnnaBeisplel  Segmems  [) BSP00O1_Chromos..esults_Beispielcsv  — 10102020 613 k8 BSP0001_Chromosome_Browser_Results_Beispiel.csv =) G
Anna Beispiel  Matches [ BSPO0O1_Family_Fi..atches_Beispiel.csv 10102026 613 KB csv

PaulBeispiel  Segmema 3 BSP0002_Chromos...esults_Beispiel.csv 10102026 o3 ™

PaulBeispiel  watnes (3 BSP0002_Family_Fi..atches_Beispielcsv 10102026 o1 e

E5 Herkunft & Ersteller
Person| ordner
Anna Beispiel/atDNA

Die Datei enthlt keine eindeutigen Hinweise auf Anbieter oder Person. Clavis rat in diesem Fall bewusst nicht

® Einfach erklart - Was st das, wozu ist es gut, was kar
© Wasistdas?
Clavis kennt die Dateiendung, konnte den Inhalt aber noch keinem bekannten DNA-Format sicher zuordnen.
®  Wozuist das gut - und warum?
Mit ,Datei laden* kinnen Sie den Inhalt trotzdem als Tabelle ansehen.
D Wie entsteht diese Datei?
Haufig handelt es sich um Exporte (2. B. Match-Listen, Segmente, STR-Werte), deren Spaltennamen Clavis noch nicht kennt.
& Was kann ich damit machen?
- Inhalt laden und die Spalteniiberschriften prifen.
- Den Dateinamen oder die ersten Zeilen mit der Hilfe-Seite ,DNA-Grundlagen* vergleichen.

A Was kann diese Datei nicht?
Ohne sichere Formaterkennung zeigt Clavis keine Deutung an - lieber gar keine als eine falsche.

©  Datenschutz & Verar "
Auch unbekannte Exporte konnen persdnliche Daten enthaiten.

BB Der Dateiinhalt wird erst nach dem Laden eingelesen

Abbildung 2.1: Das Hauptfenster mit der Beispielfamilie: links die Dateiliste, rechts die Detailansicht der
gewahlten Datei.

Das Hauptfenster hat zwei Spalten: links die Dateiliste, rechts die Detailansicht der gew#hlten
Datei (Kapitel 3).

2.3.1 Die Dateiliste

Die Spalten lassen sich mit einem Klick auf den Kopf sortieren (ein zweiter Klick kehrt die
Richtung um); voreingestellt ist nach Person, dann nach Datei.
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Person Name des Personenordners (erste Ebene).

Art Kurzcode der Datei: atDNA, mtDNA, Big Y, Y-STR, Y-SNP, Y-DNA, BED,
Seq., Segmente, Matches. Der Tooltip nennt die Datenart.

Datei Farbiges Symbol je Datenart (blau autosomal, rosa mtDNA, orange Y,
lila BED, tiirkis Sequenz) und Dateiname. Ein oranges
Doppel-Dokument warnt vor einem vermutlichen Duplikat (gleicher
Name und gleiche Gréf3e in einem anderen Ordner).

Anbieter Erkannter Anbieter (FamilyTreeDNA als ,, FTDNA®); der Tooltip nennt
Produkt und Kit.

Datum, Uhrzeit, GroRe Anderungsdatum und GroRe der Datei.

Unter der Liste stehen ,Lokal verarbeitet”, der Hinweis ,,Die Dateien verlassen diesen Mac
nicht.”, der Pfad des Datenordners und der Knopf Clavis Genetica beenden.

2.3.2 Die Symbolleiste

Von links nach rechts:

Offnen Datenordner oder einzelne Dateien 6ffnen.

Neu einlesen
den Datenordner erneut einlesen (Kreispfeil).

Vergleichen Menii mit Gewahlte Datei mit einer zweiten vergleichen, Mehrpersonenvergleich,
Uberlappende Segmente und Geteilte cM nachschlagen (Kapitel 6).

Personen  das Fenster Personen (Kapitel 8).

Familie Menii mit Stammbaum auswerten, Chromosomen-Karte, Elternseiten trennen
(Phasing), Forschungsprotokoll und Matches von Hand.

Daten Menii mit Fiir Upload umwandeln, Familienbericht (PDF), Referenzdaten, Daten-
schutz & Sicherheit und, falls freigeschaltet, Medizinische Varianten.

Marker suchen
die Suche in allen Dateien.

Ganz rechts: die Kamera (Bildschirmfoto des Fensters), das Zahnrad (Einstellungen) und vier
Flaggen fiir die Sprache.

2.4 Sprache wechseln

Ein Klick auf eine der vier Flaggen (Deutsch, Englisch, Franzosisch, Niederldndisch) oben
rechts stellt die Sprache sofort um; die aktive Flagge ist umrandet. Die Wahl wird gemerkt.
Alternativ: Einstellungen > Sprache. Die Meniis und Knopfe, die macOS selbst beisteuert (etwa
Dienste, Ausblenden und Beenden im Programmmenii, die Meniis Bearbeiten und Fenster oder
Seitenleiste ausblenden), folgen der gewihlten Sprache erst nach dem nédchsten Start von
Clavis.
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2.5 DieEinfiihrung

Beim ersten Start 6ffnet sich die Einfiihrung (Fenster Einfiihrung anzeigen) mit sechs Schritten:
Willkommen, Ordner wihlen, Datei auswahlen, Verstehen, Vergleichen & entdecken, ,Deine
Daten bleiben bei dir“. Du bldtterst mit Weiter und Zuriick oder brichst mit Uberspringen ab.
Spater findest du sie unter Hilfe > Einfihrung anzeigen oder in den Einstellungen.

e
ﬂ
i

Willkommen bei Clavis Genetica

Clavis 6ffnet die Rohdaten deiner DNA-Tests, erkennt, woher sie stammen,
und erklart in einfachen Worten, was sie bedeuten. Alles bleibt auf diesem
Mac.

Uberspringen Weiter

Abbildung 2.2: Der erste Schritt der Einfiihrung.

2.6 Bildschirmfotos aus dem Programm

Jedes Fenster von Clavis hat rechts in der Titelleiste ein Kamera-Symbol. Ein Klick speichert
ein Bild genau dieses Fensters als PNG auf dem Schreibtisch, mit Titelleiste, ohne Schatten und
ohne Mauszeiger, auf Retina-Bildschirmen in doppelter Auflésung. Der Name lautet ,,Clavis-
<Fenstertitel>-<Datum>-<Uhrzeit>.png*; der Finder zeigt die Datei danach an. Uber Daten> Bild-
schirmfoto des Fensters ((~-%s )) wird das vorderste Fenster fotografiert, samt einem gedffneten
Blatt (etwa einem Qualitédtsbericht). Aufgeklappte Meniis und Einblendungen sind auf dem Bild
nicht zu sehen.

10
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Dateien ansehen

Wihlst du links eine Datei, zeigt die Detailansicht rechts alles, was Clavis tiber sie weil3. Oben
stehen Dateiname, Format und Art, bei vergleichbaren Dateien der Knopf Vergleichen ...
Darunter folgen Karten, deren Auswahl von der Dateiart abhéngt.

3.1 Herkunft & Ersteller

Diese Karte erscheint bei jeder Datei. Sie nennt, soweit erkennbar, Person / Ordner, Anbieter /
Labor, Test / Produkt, Kit-Nummer, Getestete Person (laut Datei), Proben-/Sequenzier-1D, Erstellt
| exportiert, Referenzgenom und Programme / Pipeline.

Rechts oben steht, wie sicher die Erkennung ist: Sicherheit: hoch (eindeutige Kennung im
Dateikopf oder typisches Dateinamen-Schema), mittel (typisches Format) oder niedrig (Indiz
aus der Umgebung). Aufgeklappt zeigt Woran wurde das erkannt? jede Fundstelle einzeln, etwa
den Dateinamen, die Kopfzeile, typische Spalten oder Marker. Findet Clavis keine eindeutigen
Hinweise, rit es bewusst nicht.

Erkannt werden unter anderem MyHeritage, FamilyTreeDNA (Family Finder, Big Y, Y-STR, SNP-
Ergebnisse, mtDNA), AncestryDNA, 23andMe und Living DNA, das Referenzgenom (GRCh37,
GRCh38, T2T) sowie Auswertungsprogramme wie DRAGEN, GATK, Sentieon und DeepVariant.
Unter Gehort zusammen mit verlinkt die Karte Dateien desselben Kits oder derselben Probe,
etwa BAM und BAI.

Die Erkennung beruht nur auf Dateiname und Dateikopf. Dateinamen konnen umbenannt
worden sein - die Angaben sind Hinweise, keine Beweise.

3.2 Chip-Rohdaten (autosomal)

Chip-Rohdaten von MyHeritage, FamilyTreeDNA (Family Finder), AncestryDNA, 23andMe und
Living DNA enthalten einige Hunderttausend Messstellen (Marker) mit dem Genotyp der Per-
son. Fiir sie zeigt Clavis drei Auswertungen, ohne dass die Datei vorher geladen werden muss.

11
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MyHeritage-raw-dna-data.csv & Vergleichen ... csv Autosomal
CSV - MyHeritage DNA (autosomal)

B3 Herkunft & Ersteller sicherheit: hoch

Test | Produkt
Person | Ordner Anbleter [ Labor Erstelit / exportiert

erik/atDNA MyHeritage L BRI [ 2018-12-30 10:42:21
(autosomal)

Referenzgenom

GRCh37 (hgl?9)

‘Woran wurde das erkannt?

@) Dateiname MyHeritage raw_dna_data.csv
Kopfzeile der Datei # MyHeritage DNA raw data.

Dle Erkennung beruht nur auf Datelname und Datelkopf. Datelnamen konnen umbenannt worden sein - dle Angaben sind Hinwelse, kelne Bewelse

“" Haplogruppen aus den Chip-Daten
In der Datel: O Y-Marker, 0 miDNA-Marker.
Miitterliche Haplogruppe (mtDNA)

Zu wenige mtDNA-Marker fur eine Einordnung (mindestens 100 notig).

Viterliche Haplogruppe (Y-DNA)

Keine lesbaren Y-Marker — die Datei stammt von einer Frau oder der Anbieter exportiert kein Y.

Viele Chip-Tests messen nebenbei einige hundert Stellen der miDNA und des Y-Chromosoms. Daraus ergibt sich eine grobe Einordnung - meist nur der
Hauptast. Fur einen genauen Endast braucht es einen mtDNA-Volltest bzw. Big Y.

@ Herkunftsschitzung (Kontinente)

@® Europa 89 %
® Amerika (gemischt) 7%
@ Siidasien 4%
Ostasien <1%
Afrika <1%
Aus 218.779 Markern geschatzt (Modell wie ADMIXTURE ,supervised®).

Grob, nur auf Kontinentebene: Wie gut passt dein Erbgut zu einer Mischung aus den finf Gruppen von 1000 Genomes? Europder erscheinen fast ganz
Jeuropdisch”; ,Amerika” ist selbst eine Mischung. Keine Landergenauigkeit wie bei Testfirmen — deren Referenzgruppen sind viel feiner.

Abbildung 3.1: Chip-Rohdaten: Herkunft & Ersteller, Haplogruppen aus den Chip-Daten und die Herkunftss-
chatzung.

3.2.1 Haplogruppen aus den Chip-Daten

Viele Chips messen nebenbei einige hundert Stellen der mtDNA und des Y-Chromosoms. Clavis
nennt, wie viele Y- und mtDNA-Marker die Datei enthélt, und ordnet sie, wenn genug da sind,
grob in den Stammbaum ein - meist nur bis zum Hauptast.

« mtDNA braucht mindestens 100 lesbare Positionen.

» Y-DNA braucht die Y-SNP-Positionen von YBrowse (unter Referenzdaten ladbar, 3,8 MB)
und eine Datei in GRCh37. Ein Ergebnis gibt es nur, wenn mindestens drei abgeleitete
SNPs auf einem Weg liegen. Viele Chips (etwa AncestryDNA) messen kaum benannte Y-
SNPs.

Fiir einen genauen Endast braucht es einen mtDNA-Volltest oder Big Y (Kapitel 4 und 5).
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3.2.2 Herkunftsschatzung (Kontinente)

Ein Klick auf Schatzen berechnet, wie gut die Daten zu einer Mischung aus fiinf Gruppen
von 1000 Genomes passen: Afrika, Amerika (gemischt), Ostasien, Europa und Siidasien. Dafiir
braucht es die Allelfrequenzen aus 1000 Genomes (unter Referenzdaten, 1,46 GB Download)
und eine Datei in GRCh37. Gerechnet wird mit bis zu 200.000 Markern nach dem Modell von
ADMIXTURE ,,supervised®.

Die Schatzung ist grob und gilt nur auf Kontinentebene. Européer erscheinen fast ganz ,.eu-
ropdisch®; ,Amerika“ ist selbst eine Mischung. Eine Landergenauigkeit wie bei den Testfir-
men gibt es nicht - deren Referenzgruppen sind viel feiner.

3.2.3 Sind die Eltern verwandt? (homozygote Abschnitte)

Erbt man an einer Stelle von Vater und Mutter dasselbe Stiick eines gemeinsamen Vorfahren,
sind dort alle Marker homozygot. Lange homozygote Abschnitte zeigen deshalb an, dass die
Eltern miteinander verwandt sind: je langer und zahlreicher, desto ndher.

Ein Klick auf Abschnitte suchen durchsucht die Chromosomen 1 bis 22. Mit Abschnitte ab wihlst
du die Mindestlange (5, 7 oder 10 cM). Clavis zeigt die Zahl der Abschnitte, ihre Summe und den
langsten, eine Grafik der 22 Chromosomen und eine Tabelle mit Lage, cM und Zahl der Marker.
Aufgeklappt nennt Zum Vergleich: erwartete Summe bei Kindern verwandter Eltern Richtwerte
von Geschwistern bis zu Cousins 3. Grades.

13
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= Sind die Eltern verwandt? (homozygote Abschnitte)
Abschnitte ab 7 cM Il

2 Abschnitte ab 7,0 cM, zusammen 21,1 cM; der langste misst 13,0 cM (Chromosom 4).

]
1
-
12
13
14
15
1
17 L
18
19
Chromoso Bereich cM SNPs
4 138,5-153,6 Mb 13,0 2910
17 36,2-46,7 Mb 8,1 2074
Ausg Te1: 604.884 Marker auf den Chromosomen 1 bls Z2. Langen nach der genetischen Karte.
Zum Vergleich: erwartete Summe bei Kindern verwandter Eltern
Eltern sind Elternteil und Kind oder Geschwister = 875¢cM
Eltern sind Halbgeschwister oder Onkel und Michte = 438 cM
Eltern sind Cousin und Cousine (1C) =219¢cM
Eltern sind Halbcousins oder 1C1R =109 cM
Eltern sind Cousins 2. Grades (2C) =55 cM

=14 cM

Eltern sind Cousins 3. Grades (3
enze e \ stark, und bel entfernter Verwandtsch

e echr

tlcke, chne Unterg

Erbt man an einer Stelle von Vater und Mutter dasselbe Stiick eines gemeinsamen Vorfahren, sind dort alle Marker hemozygot. Lange homozygote
Abschnitte zeigen deshalb an, dass die Eltern miteinander verwandt sind: je langer und zahlreicher, desto ndher. Einzelne kirzere Abschnitte finden sich
bei vielen Menschen; sie gehen auf weit zurickliegende Vorfahren oder eine kleine Herkunftsbevolkerung zurtick. Ein Ergebnis ohne Abschnitte schlieBt
eine entfernte Verwandtschaft der Eltern nicht aus. Die Rechnung bleibt auf diesem Mac und wird nicht gespeichert.

Abbildung 3.2: Homozygote Abschnitte: Chromosomenbild, Tabelle und Vergleichswerte.

« Ein Abschnitt braucht mindestens 300 Marker und 50 Marker je Megabase; Liicken iiber
2 Mb beenden ihn. Ein einzelner heterozygoter Marker inmitten eines Abschnitts gilt als
Lesefehler.

« Mit geladener genetischer Karte (Referenzdaten) sind die cM genau, sonst geschitzt.

+ Die Funktion braucht Chip-Rohdaten mit mindestens 50.000 Markern; eine VCF nennt
nur abweichende Stellen und eignet sich nicht.

Einzelne kiirzere Abschnitte finden sich bei vielen Menschen; sie gehen auf weit zuriick-
liegende Vorfahren oder eine kleine Herkunftsbevolkerung zuriick. Ein Ergebnis ohne Ab-
schnitte schlief3t eine entfernte Verwandtschaft der Eltern nicht aus. Die Rechnung bleibt
auf diesem Mac und wird nicht gespeichert.

3.3 Datei laden: Zusammenfassung, Chromosomen-Ubersicht und Daten

Der eigentliche Inhalt einer Datei wird erst gelesen, wenn du Datei laden klickst. Wahrend
des Ladens steht dort Datei wird geladen ... mit einem Fortschrittsbalken und dem Knopf Ab-
brechen. Schlédgt das Laden fehl, erscheint ein Kasten mit der Ursache, etwa ,.Datei nicht gefun-
den®, ,Datei ist leer” oder ,,Ungiiltiges Dateiformat: ...“, und dem Knopf Erneut versuchen. Nach

14
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dem Laden erscheinen:

Zusammenfassung
Format, Zahl der Eintrage, fehlende Werte (No-Calls), Referenzgenom; darunter die
Verteilung auf die Chromosomen als anklickbare Filter und gegebenenfalls Warnun-
gen, etwa ,Einige Zeilen haben Chromosom 0“ (interne Kontrollmarker des Chips,
keine Fehler). Technische Details aus der Datei zeigt alle Angaben aus dem Dateikopf.

Chromosomen-Ubersicht
Jede Zeile ist ein Chromosom, malistiablich. Je dunkler ein Abschnitt, desto mehr
Messstellen liegen dort; rote Stellen haben viele fehlende Werte. Bei BED-Dateien zeigt
sie den abgedeckten Bereich.

Daten-Viewer
Die Eintrédge als Tabelle mit Suche und Seiten zu 100 Zeilen. Ein Klick auf eine Zeile
zeigt ihre Einzelheiten: Referenz und Variante, bei VCF die Messwerte der Probe (FOR-
MAT) und technischen Werte (INFO) mit Erklarung beim Dariiberfahren, die Position
im anderen Referenzgenom (wenn die Liftover-Daten geladen sind) und die Originale
Quellzeile mit Zeile kopieren.

B Zusammenfassung

Format Eintrige Fehlende Werte (No-Calls)

csv 630074 2866 (0,5 %)

Chromosomenverteilung

Alle (630.074) 0 (7&1) 1 (48.861) 2 (49.344) 3 (45.408) 4 (41.182) 5 (38.947) 6 (46.107) 7 (37.044) 8 (33.225)

9 (23.067) 10 (32.382) M (32.957) 12 (27.810) 13 (20.147) 14 (17.973) 15 (17.812) 16 (18.954) 17 (18.296) 18 (16.512)

19 (13.890) 20 (18.156) 21 (8.169) 22 (9.041) MT (179} X 16.271) XY (571)

Einige Zeilen haben Chromosom 0: Das sind interne Kontrolimarker des Chips (typisch fiir FTDNA), keine Fehler.

% Technische Details aus der Datei

@ Begriffe: rg-Nummer Genotyp MNo-Call  heterozygot / homozygor,

Ih Chromosomen-Ubersicht

Zeile ist ein Chromosom (L&nge maBstéblich). Je dunkler ein Abschnitt, desto mehr Messstellen liegen dort; rote Stellen haben viele fehlenc

N A

©

10
1
12
13
14
15
16
17
18
19
20
21

MT |

Abbildung 3.3: Zusammenfassung und Chromosomen-Ubersicht einer geladenen Chip-Datei.
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Daten-Viewer £30.074 Datensitze
Q, Suchen 1/6.301 )
Variante Chromosom Position Genotyp Qualitat (QUAL) Filter

2010-08-Y-1221

AA —_ -
2010-08-Y-1364

GG —_ -

2010-08-Y-1995 TT - —_

Ll =2 =@ =

2010-08-Y-2045
2010-08-Y-3042 m _ _
2010-08-Y-3188 AA — —
2010-08-Y-3314 m _ _

2010-08-Y-3348 TT — -

o o o o oo o o

2 2 @ o

2010-08-Y-3576 TT — —

2010-08-Y-2045 cc
Chr 8 : @

Originale Quellzeile @ Zeile kopieren

2019-88-Y-2045,0,0,CC

Abbildung 3.4: Der Daten-Viewer mit einer gewahlten Zeile und ihrer Originalzeile.

Unter den Daten erklart Ausfiihrliche Erklarung die Spalten der Dateiart (bei Chip-Daten: RSID,
Chromosom und Position, Genotyp, No-Calls). Clavis hilt hochstens drei geladene Dateien im
Speicher; fillt eine heraus, erscheint wieder Datei laden. Die gerade gewéhlte Datei und Datei 1
eines Vergleichs fallen nie heraus.

3.4 Einfach erklart und Was kann ich als Nachstes tun?

Einfach erklart beantwortet fiir jede Dateiart sechs Fragen: Was ist das? Wozu ist das gut - und
warum? Wie entsteht diese Datei? Was kann ich damit machen? Was kann diese Datei nicht?
Datenschutz & Verantwortung. Ob die Karte beim Offnen aufgeklappt ist, stellst du in den Ein-
stellungen ein. Klappst du sie in einer Datei zu oder auf, gilt das nur fiir diese Ansicht; die
Einstellung bleibt, wie sie ist.
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2 Einfach erkldrt - Was ist das, wozu ist es gut, was kann es nicht?

© Wwasistdas?
Diese Datei ist das Ergebnis eines DNA-Chip-Tests (Genotypisierung), wie ihn z. B. MyHeritage, FamilyTreeDNA (Family Finder), AncestryDNA
oder 23andMe anbieten. Aus Ihrer Speichel- oder Wangenabstrich-Probe wurden an rund 600.000-700.000 ausgewahlten Stellen des Erbguts
die ,Buchstaben” (Basen A, C, G, T) gemessen. Jede Zeile ist eine solche Messstelle: Kennung (rs-Nummer), Chromosom, Position und lhr
Ergebnis, z. B. ,AG* - ein Buchstabe von der Mutter, einer vom Vater.

¥ Wozuist das gut — und warum?
Autosomale DNA (Chromosomen 1-22) erben Sie je zur Halfte von Mutter und Vater - und damit ein Stiick von allen Vorfahrenlinien, nicht nur von
der rein vaterlichen oder miitterlichen. Deshalb ist sie das wichtigste Werkzeug, um Verwandte Uber alle Linien zu finden (sicher bis etwa Cousins
3. Grades, mit Glick weiter) und um Herkunftsschatzungen zu berechnen. Je weiter eine Verwandtschaft zurlckliegt, desto weniger gemeinsame
DNA bleibt Gbrig.

#; Wie entsteht diese Datei?
Das Labor liest den Chip aus und ordnet jedes Messsignal einer Position im menschlichen Referenzgenom zu (meist GRCh37). Die Rohdaten-
datei laden Sie anschlieBend selbst aus lhrem Kundenkonto herunter. Die Kopfzeilen (beginnend mit #) nennen - falls vorhanden - Anbieter,
Erstellungsdatum und Referenz. Clavis nutzt genau diese Spuren, um den Ersteller zu erkennen.

s Was kann ich damit machen?
- Die Datei bei anderen Anbietern oder Diensten hochladen (z. B. MyHeritage, FamilyTreeDNA, GEDmatch), um dort weitere Verwandte zu finden
- das kostet meist nichts.
» Zwei Personen vergleichen (z. B. ,erik" und ,horst”), um eine vermutete Verwandtschaft zu priifen.
- Einzelne Marker nachschlagen oder die Qualitat priifen (Anteil fehlender Werte).
» Die Datei als Sicherung aufbewahren - Anbieter konnen Konten schliefen.

A\ Was kann diese Datei nicht?
Die Datei ist keine vollstandige DNA-Sequenz: Gemessen wurden nur etwa 0,02 % aller Positionen. Sie enthalt weder eine fertige Herkunfts-
angabe (,30 % Skandinavien”) noch eine Verwandtenliste — beides berechnet erst der Anbieter. Gesundheitsaussagen daraus sind unzuverldssig:
Chip-Daten haben eine Fehlerrate und sind nicht fir medizinische Zwecke gepriift. Zeilen mit ,--" sind Messlicken, keine Ergebnisse.

0 Datenschutz & Verantwortung
DMA verrat immer auch etwas Uber |hre Eltern, Geschwister, Kinder und Cousins. Laden Sie Rohdaten nur dort hech, wo Sie den Nutzungs-
bedingungen vertrauen, und nur mit Einverstandnis der getesteten Person. Clavis verarbeitet alles ausschlieBlich auf diesem Mac - nichts wird
hochgeladen.

Abbildung 3.5: ,Einfach erklart“ aufgeklappt.

Was kann ich als Nachstes tun? gibt nummerierte Vorschlage je Dateiart und bietet passende
Knopfe: Vergleichen ..., Familienbericht (PDF) und bei autosomalen Chip-Rohdaten Fiir Upload
umwandeln.

3.5 Lokale Datei und Priifsumme

Ganz unten zeigt Lokale Datei Pfad, Grof3e und Datum mit dem Knopf Im Finder zeigen sowie
die SHA-256-Priifsumme der ganzen Datei zum Kopieren (bis 50 MB automatisch, dariiber auf
Knopfdruck). Die Priifsumme ist ein , Fingerabdruck®: Stimmt sie bei einer Kopie iiberein, ist
die Kopie unverdndert und vollstindig - ideal, um Sicherungen zu priifen.

3.6 VCF-Dateien

Eine VCF (Variant Call Format) listet die Stellen, an denen sich die Probe von der Referenz
unterscheidet, mit Genotyp, Qualitdt und Filter. Clavis liest die erste Probenspalte. Im Daten-
Viewer zeigt die Detailansicht einer Zeile zusitzlich Messwerte der Probe (FORMAT) und Tech-
nische Werte (INFO). Die ausfiihrliche Erkldrung beschreibt REF und ALT, Genotyp (0/1, 1/1),
QUAL (Phred 20 = 99 %, 30 = 99,9 %), FILTER, INFO und FORMAT (AD, DP, GQ). Eine Y-VCF
gehort zum Big-Y-Datensatz (Kapitel 5).

Enthélt die Datei mehrere Proben, liest Clavis nur die erste; die Zusammenfassung zeigt dann
den Hinweis ,,Die VCF-Datei enthilt mehrere Proben. Clavis zeigt nur eine davon - welche, ste-

MIXQ

ht unter ,,Technische Details aus der Datei®.”, und Technische Details aus der Datei nennt unter
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»~Ausgewidhlte Probe“ und ,Verfiighare Proben“die gelesene und alle vorhandenen Proben. Eine
Auswahl der Probe gibt es nicht.

Eine gVCF enthdlt zusitzlich Referenzblocke: Abschnitte, in denen die Probe gemessen wurde
und der Referenz entspricht (Zeilen mit END= und ALT <NON_REF> oder <*>). Der Daten-Viewer
zeigt sie als ,,Chromosom:Start-Ende“ mit dem Genotyp ,,0/0 (Ref-Block: nn bp)“. Phasierte Geno-
typen (mit |) tragen den Zusatz ,[phased]*, etwa ,,0|1 (A|G [phased])*.

Autosomal vergleichen lasst sich eine Genom-VCF sinnvoll als gVCF oder gegen Chip-Rohdaten.
Verglichen werden nur Stellen, die in beiden Dateien gemessen sind; eine reine Varianten-VCF
nennt aber nur die Abweichungen von der Referenz. Zwei solche Dateien teilen deshalb meist
zu wenige Stellen (Abschnitt 6.1.2).

3.7 BED-Dateien

Eine BED-Datei beschreibt Regionen, etwa die zuverldssig gelesenen Bereiche eines Big-Y-Tests.
Die Koordinaten sind 0-basiert und halb-offen [Start, Ende). Die Chromosomen-Ubersicht zeigt
den abgedeckten Anteil; der Daten-Viewer listet Chromosom, Start, Ende, Linge, Name und
Strang. Eine BED enthélt noch keine genetischen Ergebnisse.

3.8 BAM-Dateien und Reads

Eine BAM-Datei enthilt die Rohlesungen (Reads) einer Sequenzierung, die BAI-Datei den Index
dazu. Clavis liest den SAM-Kopf und, mit Index, die Zahl der Reads je Contig. Nach Datei laden
zeigt der Abschnitt BAM-Header und Referenzkontigs die Contigs mit Linge und gemappten
Reads, die Programme der Auswertung und den vollstandigen Header.

BAM-Header und Referenzkontigs © BAl-Index gefunden

@ Die BAM-Datei wurde lokal verifiziert und der SAM-Header extrahiert. Volles Read-Level-Streaming (CIGAR, Alignments) ist fir diese Stufe nicht
aktiviert; keine Schein-Analyse vorgetauscht.

= Reads an Position ansehen = chrY

Referenzkontigs

Contig [ Chromosom Linge (bp) Gemappte Reads
chrY 57.227.415 7.734.492
chrM 16.569 0

chri 248.956.422 0

chr2 242.193.529 0

chr3 198.295.559 0

chré 190.214.555 0

chrs 181.538.259 0

chré 170.805.979 0

Programme & Pipelines

samtools v1.5 * samtools reheader /tmp/GRC183818426/8426-ebba33d9-c458-4c3a-Be7@-4T4debeB56Yc_header_stripped.sam /tmp/GRC1838..

Vollstindiger SAM-Headertext

Abbildung 3.6: BAM-Datei: BAM-Header und Referenzkontigs mit dem Feld ,Reads an Position ansehen®.

Mit Index steht dort Reads an Position ansehen: Chromosom (voreingestellt chrY) und Position
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eingeben, Reads klicken. Es 6ffnet sich ein Fenster mit der Lesetiefe, der Verteilung der Basen
(vorwarts und riickwarts gelesen) und einem Ausschnitt der Reads von +30 Basen, die gesuchte
Spalte gelb markiert. Reads mit geringer Mapping-Qualitdt, Basen mit geringer Basenqualitit,
Duplikate und iiberlappende Mates werden nicht gezdhlt. Eine echte Variante zeigt in fast allen
Reads beider Richtungen dieselbe Base.

= Reads an chrY:5.512.460 oK

Lesetlefe A [+ G T Deletion

24 0 0 24 0 0

G in 100 % von 24 Reads. Das entspricht der erwarteten abgeleiteten Base G - die Variante wird von den Rohdaten gestiitzt.

Nicht gezéihit: 6 Reads mit Mapping-Qualitit unter 20, 0 Basen mit Basenqualltét unter 20, Z doppelt gelesene Fragmente (Uberlappende Mates).

e e e e e e e e e e e e e e e e I
e e e i e e e e e i e e e i R e e e B e e e e ]
ooooobboODDODDbDODODODOODODDODDODDOO

zelgt die Leserichtung, MQ die Mapping-Qualitit. Duplikate und Sekundi

Abbildung 3.7: Das Fenster ,Reads an ...“ an einer privaten Variante: alle Reads zeigen die erwartete Base.

Die BAM ist die einzige Datei, aus der sich spiter neue Auswertungen erstellen lassen. Bitte
dauerhatft sichern.

3.9 FASTA-Dateien

FASTA-Dateien enthalten Basensequenzen, meist die vollstindige mtDNA. Fiir mtDNA
bestimmt Clavis die miitterliche Haplogruppe (Kapitel 4). Nach Datei laden zeigt die Sequen-
zansicht Linge, GC-Anteil und unbekannte Basen (N) sowie die Sequenz seitenweise (1.200
Basen je Seite, 60 je Zeile). Das Feld Basensequenz / Motiv suchen ... springt bei einer Zahl
zu dieser Position und findet bei Buchstaben das erste Vorkommen eines Motivs. Angezeigt
werden die ersten 100.000 Basen je Sequenz.

3.10 Y-STR-Werte

Bei einer Y-STR-Datei (etwa Y-37, Y-111 oder Big Y-700) zeigt die Karte Y-STR-Werte das Panel,
die Zahl der Marker und ein Raster aller Marker mit ihren Werten fiir die erste Person der
Datei. Mit Vergleichen berechnet Clavis die genetische Distanz zu einem anderen Mann (Ab-
schnitt 6.1.4).
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Y-STR-Werte
797 Marker - 1 Person(en) in der Datei

DYS393 DYS330 DYS19 DYS391 DYS385 DYS426 DYS388
12 22 14 10 13-18 1 15
DYS439 DYS3891 DYS392 DYS38911 DYS458 DYS459 DYS455
12 13 1 32 16 8-9 11
DYS454 DYS447 DYS437 DYS448 DYS449 DYS464 DYS460
1 25 14 20 27 12-14-16-17 10
Y-GATA-H4 YCAIl DYS456 DYSG07 DYS576 DYS570 cDY
10 22-22 16 14 15 17 32-36
DYS442 DYS438 DYS531 DYS578 DYF39551 DYS590 DYS537
12 11 1 9 15-16 8 11
DYS641 DYS472 DYF40651 DYS511 DYS425 DYS413 DYS557
10 8 1 9 12 21-23 18
DYS594 DYS436 DYS480 DYS534 DYS450 DYS444 DYS481
10 12 12 14 8 14 25
DYS520 DYS445 DYS617 DYS568 DYS487 DYS572 DYSE40
22 13 12 1 14 1 12
DYS492 DYS565 DYS710 DYSA485 DYS632 DYS485 DYS540
12 11 37 18 8 18 12
DYS714 DYS716 DYS717 DYS505 DYS556 DYS549 DYS589
25 27 20 12 12 12 11
DYS522 DYS494 DYS533 DYSG36 DYS575 DYS638 DYS462
13 9 12 1 10 10 10

Abbildung 3.8: Die Karte ,.Y-STR-Werte“ eines Big Y-700.

3.11 Match- und Segmentlisten

Match-Listen und Segmentlisten von FamilyTreeDNA erkennt Clavis an ihren Spalten und zeigt
sie in eigenen Ansichten; sie sind in Kapitel 7 beschrieben. Y-DNA-Match-Listen stehen in Kapi-
tel 5.
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Kapitel 4

Herkunft und Haplogruppen

Eine Haplogruppe ist ein Ast im Stammbaum der Menschheit. Die miitterliche Haplogruppe
folgt der mtDNA (von der Mutter an alle Kinder), die viterliche dem Y-Chromosom (vom Vater
an den Sohn). Eine Haplogruppe ist keine Herkunftsangabe im Sinne einer Nationalitidt und
keine medizinische Aussage.

4.1 Miitterliche Haplogruppe (mtDNA)

Bei einer mtDNA-FASTA-Datei bestimmt Clavis die Haplogruppe sofort, ohne Laden. Die Se-
quenz wird an der Referenz rCRS ausgerichtet und mit PhyloTree Build 17 (5.435 Aste) nach
dem Verfahren von HaploGrep bewertet; alles dafiir ist im Programm enthalten.
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Herkunft und Haplogruppen

@ Miitterliche Haplogruppe (mtDNA)

J231 a1 az Qualitét 98,9 % vollstdndige Seguenz

Abstammungsweg

ME-MRCA > L1'2'3'4'§'6 > L2'3'&'5'6 > L2'3'4'6+ > L2'3'4'6 > L3'4'6 > L3'4 > L3 > N > R > R2'IT > IT > 31 > 32 > J2a >
Jz2al > Jz2ala > J2alal > J2alala > JZalalaz

Zusiitzliche (private) Mutationen

6268A

Dlese Abwelchungen gehtren nicht zum Protil der Haplogruppe. Sle sind antweder Junger (typisch tUr die elgena Familieniinia), noch nicht Im Stammbaum arfasst oder Messtehier.

Alle Mutationen & Alternativen

FTDNA Mitotree J2alala2 1.360 Tester
L1'2'3'4'5'6'7 > L2'3'4'5'6'7 > L2'3'4'6 > L3'4'6 > L3'% > L3 > N > R > RMJT > IJT > 1 > 12 > 12a > 121 > J2ala >
J2alal > Jzalala > JZalalaZ

Herkunfisidnder der Tester auf diesem Ast

United States - 117  Germany - 182  England - 73  Sweden - 63 Ireland - 24 Norway - 22  Scotland - 21  United Kingdom - 16

Aus FamilyTreeDNAs Bffentlichem Baum; Lander und Namen geben die Tester selbst an. Die Einordnung beruht nur auf den Variantennamen und kann von YFull abweichen

il Alte DNA auf deiner Linie {241)

Burkhan-Tolgol

(Arkhangai Province,
“ i Ogiinuur District,
- Tamiryn Ulaan Khoshuu)
- o ‘
Carthage (Tunis)
Skhirat-Rouazi Pulanduowa (Tibet, “
(Atlantic shore, 30 Naari Dr-tl-:('iur-]

* StRombout's (Vlaams Gewest, Antwerpen, Malines, Mechelen), Belgium
um 1.250 n. Chr. - Belgium_HighMedieval_Lateedleval - J2a1ala2 - gemelnsam bis J2atataz - MichelKrauseNature2024

% Vor Frue Kirkegard (Aalborg), Denmark
um 1.175 n. Chr. - Denmark_Medleval - J2a121a2 - gemelnsam bis J2a1a1az - BarrlewlllersievNature2024

* Martini T . \ heriand:
um 1.025 n. Chr. - Netherlands_Medlieval_Saxan - J2a1a1a2 - gemeinsam bls J2alalaz - GretzingerschiffelsNature2022

* Martini T . \ harand:

um 1,000 n. Chr. - Netherlands_Medleval_Saxon - R-510127 | J2alala2 - gemelnsam bis J2alataZ - GretzingerSchiffelsnature2022

* Martini T . \ harand:

um 1.000 n. Chr. - Netherlands_Medleval_Saxon - J2a1alaZ - gemeinsam bis J2a1alaz - Gretzingerschitfelsnaturez022
% Martinil i
um 1.000 n. Chr. - Netherlands_Medleval_Saxon - J2alala2 - gemelnsam bis J2alala2 - GretzingerSchitfelsNature2022

% Martinil

um 875 n. Chr. - Netherlands_Medieval_Saxon - J2a

gemelnsam bis J2alalaZ - GretzingerSchiffelsNature2022

* Salme (Saare County, Saaremaa Munici
um 750 n. Chr. - Estonla_EarlyMedleval_EarlyViking

, Tehumardi Village), Estonia
2283/ J2alalaZ - gemelnsam bls JzalalaZ - MargaryanWillerslevNaturez020
Alle 241 anzeigen

sortlert nach dem tiefsten gemelnsamen Ast (% = auf delnem elgenen Ast). Ein gemelnsamer Ast helBt: gemelnsamer Vorfahr In direkter Linle - oft Jahrtausende zuriick, keine
Abstammung von genau dieser Persen. Quelle: AADR (Relch-Laber).

So wird die Haplogruppe bestimmt: Die Sequenz wird Base fir Base mit der Referenz-mtDNA (rCRS) verglichen. Die gefundenen Abweichungen werden
mit allen 5.435 Asten des mtDNA-Stammbaums (PhylaTree 17) abgeglichen - wie bei HaploGrep. Die ,Qualitét” gibt an, wie gut die Abweichungen zum
gewahlten Ast passen (Uber 90 % = sehr gut). Die Haplogruppe beschreibt die rein mutterliche Linie Uber Jahrtausende; sie ist keine Herkunftsangabe im
Sinne einer Nationalitat und keine medizinische Aussage.

GQuellen: PhvlaTree Build 17 (van Oven & Kavser 2009). rCRS (Andrews et al. 1999). Bewertuna nach HaploGreo (welssenstelner et al. 2016).

Abbildung 4.1: Miitterliche Haplogruppe mit Abstammungsweg, Zweitmeinung aus dem FTDNA-Mitotree und
alter DNA auf der eigenen Linie.

Die Karte zeigt

« die Haplogruppe mit der Qualitét (iiber 90 % sehr gut) und ob die Sequenz vollstidndig ist,

den Abstammungsweg von der Wurzel bis zur Haplogruppe,

Zusatzliche (private) Mutationen - jlinger, noch nicht im Baum oder Messfehler - und Er-

wartet, aber nicht gefunden,

aufgeklappt Alle Mutationen & Alternativen: alle Abweichungen zur rCRS und die nich-

stbesten Haplogruppen.

4.2 Vaterliche Haplogruppe (Y-DNA)

Bei einer Big-Y-Datei ,Named Variants“ oder den SNP-Ergebnissen von FamilyTreeDNA sucht
Clavis den tiefsten Ast, auf dessen Weg die meisten abgeleiteten SNPs liegen. Ohne Download
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nutzt es einen eingebauten Grundbaum mit etwa 95 groen Asten. Fiir den genauen Endast
l4dst du in derselben Karte den 6ffentlichen YFull-Baum (YFull-Baum laden (= 15 MB) oder Datei
importieren ...); dabei werden keine DNA-Daten gesendet. Mit YFull-Baum nennt die Karte
zusdtzlich, wann der Ast entstand und wann der letzte gemeinsame Vorfahr aller heutigen
Trager lebte.

@ Vaterliche Haplogruppe (Y-DNA)

J'FGC$3766 auptgruppe 1 YFull-gaum (detailliert)

1.704 der 2.690 abgeleiteten SNPs liegen auf diesem Abstammungsweg.

Laut YFull entstand der Ast J-FGC33766 vor etwa 5.600 Jahren (95 %: 5.000-6.300); der letzte gemeinsame Vorfahr aller heute bekannten Trager lebte vor etwa
5.400 Jahren (95 %: 4.300-6.800).

Abstammungsweg

AB-T > Al > Alb > BT > €T > © > F > GHIJK > HIJK > 1K > IJ > J > J1 > J-72216 > J-22217 > J-L628 > J-PF48le >
J-L136 > I-P58 > IJ-CTS9721 > 1-Z643 > I-Z1865 > I-71853 > I-Z2331 > I-72324 > I-72317 > I-227682 > I-Z27714 > I-I27681 >
J-FGC33760

FToNA J-FTEE7222 2 Tester
A-L1899 > A-V168 > A-V221 > BT-M42Z > CT-M168 > CF-Pl43 > F-M89 > GHIJK-F1329 > HIJK-PF3494 > IJK-L15 > 1J-P124 > J-M3@4
J-Mz67 > J-CTS12238 > J-ZZ217 > J-L628 > J-PF4B3Z > J-L136 > J-Z1874 > J-F58 > J-CTS9721 > J-PF4678 > J-Z1866 > J-Z1853 >
J-L862 > J1-PF4B43 > J-YSCB@@e235 > J-Z27682 > I-Z27714 > I-IS5969 > I-FTE4T637 ) I1-FTE47222

Herkunttsldnder der Tester auf diesem Ast

Sweden © 1 Germany + 1

Aus FamilyTreeDNAs tffentlichem Baum; Lander und Namen geben die Tester selbst an. Die Elnordnung beruht nur auf den Variantennamen und kann von YFull abweichen

fil Alte DNA auf deiner Linie (225)
A

kordan-
17 (Lipetsk Oblast,
Dobrovsky District)

(K
Blr

b o N L
- Islamic 3 5 ‘

antaromisislamic
Necropolis| (Oeste
el Csste corvase

Roopkund (Indian
\ Shah Tepé,(Golestan Himalayan Region,
Province, Gorgan'Plain) Uttarakhand State)

Kulubnarti 21 -S}_ﬁ
(Nubia, Batn E| 15
Hajar, 5 Cemetery)
k (Jdsz-Nagykun-S Coiunty, Szolnok), Hungary

oLowEastAsia - J-Y332787 - gemeinsam bis J-Z27681 - Gnecchi-RusconeHotmanaviNature2024

Jasz-Nagykun-Szolnok Coiunty, Szolnok), Hungary
/ar-oLowEastAsla - J-Y224179 - gemeinsam bls J-227682 - Gnecchi-RusconeHofmanovaNature2024

um 775 n. Chr. - Hung

@ Rékéczifalva-Bagi Nagykun-Szolnok Coiunty, Szolnok), Hungary
um 775 n. Chr. - Hungar a EastAsla - J-BY78446 | F1blb . gemeinsam bls J-727682 - Gnecehl-RusconeHofmanowdNature2024

L] gyk Inok Coiunty, Inok), Hungary

um 775 1 EastAsla - J-BY78446 | H26 - gemelnsam bls J-Z27682 - Gnacchl-RusconeHofmanavaNature2024
[} Jasz-Nagykun-Szolnok Coiunty, Szolnok), Hungary

um 775 n jar-0LoWEastAsla - J-BY78446 - gemelnsam bls J-Z27682 - Gnecchl-RusconeHofmanovaNature2024
@ Raké iunty, Szolnok), Hungary

um 775 1 ulasa - gemelnsam bls J-Z27682 - Gnecchl-RusconeHofmancvaNature2024
® Ra f. iunty, Szolnok), Hungas

um 775 n. Chr. - Hunga 9 bla3a - gemeinsam bls J-Z27682 - Gnecchi-RuscaneHofmanovaNature2024
[} if: B k (Jdsz-Nagykun-Szolnok Coiunty, Szolnok), Hungary

gi
um 775 . Chr. - Hungary_MiddieAvar-oLOWEaStASia - J-BY78446 | H26 - gemelnsam bis J-Z27682 - Ghacchi-RUSCONEHOfManovANature2024
Alle 225 anzeigen

Sertlert nach dem tlefsten gemelnsamen Ast (% = auf deinem elgenen Ast). Ein gemeinsamer Ast helbt: gemelnsamer vorfahr In direkter Linle - oft Jahriausende zurlick, keine
Abstammung von genau dieser Person. Quelle: AADR (Relch-Laber)

@ YFull-Baum vom 6.10.2026 Installiert | Aktualisieren  Entfernen

So wird die Haplogruppe bestimmt: Die Big-Y-Liste ,Named Variants" enthalt alle bekannten SNPs, bei denen der Getestete die mutierte Form tragt.
Clavis sucht im Y-Stammbaum den tiefsten Ast, dessen Weg von der Wurzel die meisten dieser SNPs enthdlt. Die Bezeichnung (z. B. J-P58) nennt die
Hauptgruppe und einen definierenden SNP. FamilyTreeDNA verwendet einen eigenen, noch feineren Baum - daher kann der dort angezeigte Endast (z. B.
J-FTE...) tigfer liegen.

Abbildung 4.2: Vaterliche Haplogruppe aus einer Big-Y-Datei, mit YFull-Baum, FTDNA-Zweitmeinung und alter
DNA.

4.3 Zweitmeinung von FamilyTreeDNA

Sind unter Referenzdaten die FamilyTreeDNA-Stammbiume geladen (Y-Baum und mtDNA-
Baum ,Mitotree®), erscheint in den Haplogruppen-Karten ein blauer Kasten: der Ast nach
FamilyTreeDNA mit Pfad, Zahl der Tester, den Herkunftsldindern der Tester auf diesem Ast
und bei Y den hiufigen Nachnamen. Lander und Namen geben die Tester selbst an. Fami-
lyTreeDNA nutzt einen eigenen, feineren Baum; der Endast kann dort tiefer liegen als bei
YFull.
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4.4 Alte DNA auf deiner Linie

Ist der Datensatz AADR (Allen Ancient DNA Resource, Reich-Labor) unter Referenzdaten
geladen, zeigen die Haplogruppen-Karten Alte DNA auf deiner Linie: veroffentlichte Proben
aus Ausgrabungen, die einen Ast mit dir teilen, auf einer Karte (rot: dein eigener Ast, orange:
gemeinsamer iibergeordneter Ast) und als Liste mit Fundort, Zeit, Gruppe und Publika-
tion. Ein gemeinsamer Ast bedeutet einen gemeinsamen Vorfahren in direkter Linie, oft
Jahrtausende zuriick - keine Abstammung von genau dieser Person.
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Kapitel 5

Y-DNA und Big Y

5.1 Big-Y-Datensatz prufen

Ein Big-Y-Test besteht aus mehreren Dateien, die einzeln wenig sagen: CSV-Listen (Named Vari-
ants, Private Variants, Matches), die VCF mit den Varianten, die BED mit den zuverlassig gelese-
nen Bereichen und die BAM mit den Reads. Die Karte Big-Y-Datensatz priifen erscheint bei jeder
Y-Datei einer Person und fasst die Dateien desselben Kits zusammen. Oben zeigt sie, welche
Bestandteile gefunden wurden (griiner Haken) und welche fehlen.

Datensatz jetzt priifen priift jede private und jede benannte Variante: Liegt sie im BED-Bereich?
Steht sie in der VCF als abgeleitet mit PASS? Wie viele Reads stiitzen sie? Das Ergebnis lautet:

bestatigt im BED-Bereich, in der VCF abgeleitet, PASS, Lesetiefe mindestens 10
schwach belegt  in der VCF, aber geringe Lesetiefe, kein PASS oder andere Base
auBerhalb BED  nicht im zuverldssig gelesenen Bereich — mit Vorsicht behandeln
nichtin VCF kein Eintrag an dieser Position (andere Auswertungsversion?)
widerspriichlich die VCF zeigt die urspriingliche Base

nicht prifbar im Datensatz fehlt die VCF

5.1.1 Ansicht,,Zahlen“

Die Ansicht Zahlen zeigt Kennzahlen: Zuverlassig gelesen (BED) (bei Big Y-700 typisch 14-16 Mb),
Regionen, VCF: PASS / gesamt, Abgeleitete Calls (PASS), Heterozygote Calls (bei einem Mann soll-
ten sie selten sein), Typische Lesetiefe (ab etwa 10x gut) und Reads auf chrY (BAl). Darunter fol-
gen die Haplogruppe, die Haplogruppen der Matches und Tabellen der privaten und der nicht
eindeutig bestétigten benannten Varianten mit Position, Anderung, BED, Genotyp, Lesetiefe,
Qualitat, Filter und Bewertung. Liegt eine BAM vor, 6ffnet Reads je Zeile das Reads-Fenster an
genau dieser Stelle (Abbildung 3.7).
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Big-Y-Datensatz priifen

Kit B12345
@ Named Variants & Private Variants @ Matches @ SNP-Ergebnisse @ Y-5TR @ VCF @ BED @ EAM @ BA
Erklarung Zahlen
Zuverldssig gelesen (BED) Reglonen VCF: PASS | gesamt Abgeleltete Calls (PASS) Heterozygote Calls
14,92 Mb 14.474 200.974 [238.908 1.624 2.549
Typische Lesetlefe Reads auf chry (BAl)
34x 7.734.492 (100 %)

Viterliche Haplogruppe (Y-DNA)

J'FGCSS?GS YFull-Baum (detailliert)

1.704 der 2.690 abgeleiteten SNPs liegen auf diesem Abstammungsweg.

Laut YFull entstand der Ast J-FGC33766 vor etwa 5.600 Jahren (95 %: 5.000-6.300); der letzte gemeinsame Vorfahr aller heute bekannten Trager lebte vor etwa
5.400 Jahren (95 %: 4.300-6.800).

Abstammungsweg
AB-T > Al > Alb > BT > €T > CF > F > GHIJK > HWIJK > IJK > 113 > 31 > J1 > 372215 > J-Z2217 > 1-L628 > J-PF4B16 >
J-1136 > J-P5& > 1-CTS9721 > J-Z643 > J-Z1865 > J1-71853 > 1-72331 > 1-Z2324 > 1-Z2317 > 1-Z27682 > IJ-I27714 > IJ-ZZ7681 >

J-FGC33766

1Matchies) in der Match-Liste - Haplogruppen: J-FTEB7222 (1)

Private Varianten (1)

€& Dbestatigt: 1
Varlante Position Anderung BED GT DP QUAL FILTER Bewertung
- 5.512.460 A3G 1/1 27 9BE  Pass & bestitigt Reads
Tlpp: Mit ,Reads” slehst du die Rohlesungen aus der BAM an genau dieser Position.

Benannte Varianten: 2.690 (davon 1.722 im FTDNA-Baum)

& bestitigt: 906 @ nicht in VCF: 1257 © widersprichlich: 480

1.784 nicht eindeutig bestitigte anzeigen

Abbildung 5.1: Big-Y-Datensatz priifen, Ansicht ,Zahlen“.

5.1.2 Ansicht ,Erklarung”

Die Ansicht Erklarung beantwortet in Alltagssprache: Wo stehst du im Stammbaum? Wie gut
ist dein Test gelesen? Welche Varianten hast nur du? Was bedeutet dein Match? Wie alt kann die
Verbindung sein? Jeder Abschnitt hat aufklappbar Woher weil} das Programm das?. Trigst du
im Feld Geburtsjahr dein Geburtsjahr ein, rechnet die Altersschitzung in Kalenderjahre um.
Grundlage ist die Mutationsrate nach YFull, umgerechnet auf die Flache deiner BED-Datei,
mit einem 95-%-Bereich.

26



Clavis Genetica Y-DNA und Big Y

Big-Y-Datensatz priifen

Kit B12345
© Named Varlants Private Variants @ Matches @ SNP-Ergebnisse @ Y-S5TR @ VCF BED @ BAM @ BA
Erklarung Zahlen

Wo stehst du im Stammbaum?

Deine Vaterlinie gehort zum Zweig J-FGC33766. Ein Zweig ist eine Gruppe von Mannern, die dieselben Veranderungen auf dem Y-Chromosom tragen und deshalb
einen gemeinsamen Vorfahren in der reinen Vaterlinie haben.

Dein Test hat 2.690 bekannte (benannte) Varianten gefunden. 1.722 davon haben einen festen Platz im Stammbaum; die dbrigen 968 sind bekannt, markieren aber
bisher keine Verzweigung.

Der Zweig sagt nichts Uber Familiennamen, Orte eder Jahreszahlen. Er sagt nur, mit wem du die Vaterlinie teilst.

Woher welf das Programm das?

Wie gut ist dein Test gelesen?

Der Test hat 14,9 Millionen Stellen des Y-Chromosoms verldsslich gelesen. Das Y-Chromosom hat rund 57 Millionen Stellen; ein groBer Teil besteht aus
Wiederholungen, die sich mit kurzen Lesestiicken nicht eindeutig lesen lassen. Das ist fur einen Big Y Ublich.

Eine typische Stelle wurde 34-mal gelesen. Ab etwa zehn Lesungen gilt ein Ergebnis als solide.

Woher wel das Programm das?

Welche Varianten hast nur du?

Dein Test nennt eine private Variante. Private Varianten sind Veranderungen, die bisher bei keinem anderen Getesteten gefunden wurden. Es sind die
Verénderungen deiner eigenen Linie seit dem letzten gemeinsamen Vorfahren mit deinem nachsten Match.

Position Anderu ng Lesungen Elnschatzung
5512460 A-»G 26von 26 gut belegt
Gut belegt: 1. Mit Vorsicht zu lesen: 0.

Wahar walft das Proaramm das?

Abbildung 5.2: Big-Y-Datensatz priifen, Ansicht ,Erklarung® (Ausschnitt).

Der Abschnitt ,Was bedeutet dein Match?“ nennt den niachsten Match mit Namen. Ob der
Match an deinen Stellen wirklich die urspriingliche Base tragt, lasst sich nur mit seinen
Dateien entscheiden.

5.1.3 PDF-Bericht

PDF-Bericht ... speichert ,,Clavis-BigY-<Kit>.pdf“ mit Haplogruppe, Erkldarung, Kennzahlen und
Variantentabellen. Namen der Matches stehen nur darin, wenn Namen der Matches im PDF nen-
nen angehakt ist.

5.2 Y-Match-Liste

Eine Y-DNA-Match-Liste von FamilyTreeDNA (Dateiname mit ,match®) zeigt Clavis nach Datei
laden als Match-Liste mit den Spalten Name, Haplogruppe, Y-37, Y-67, Y-111, abweichende SNPs
und idltester Vorfahr, mit Filter, Sortierung und einer Ubersicht der Haplogruppen. Wahlst du
einen Match, zeigt die Detailansicht

+ eine SNP-Zeitschitzung: aus der Zahl der abweichenden bekannten SNPs das Alter des
gemeinsamen Vorfahren mit 95-%-Bereich (genauer, wenn die BED-Datei im selben Ord-
ner liegt; sonst mit 83 Jahren je SNP),

« eine STR-Zeitschitzung aus der genetischen Distanz,
+ mit YFull-Baum den gemeinsamen Ast und dessen Alter,

« ein Feld Meine Notizen, das sofort lokal gespeichert wird.
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Unbenannte private Varianten fehlen in der Zahlung des Anbieters; das Alter fallt deshalb eher
zu niedrig aus.

5.3 Die STR-Uhr

Fiir Y-STR-Vergleiche schatzt Clavis aus der genetischen Distanz, vor wie vielen Generationen
der gemeinsame Vorfahr der Vaterlinie am ehesten lebte (mittlere Rate 0,003 je Marker und
Generation, 31 Jahre je Generation, ab 12 Markern). Die Schitzung ist sehr grob; Riickmutatio-
nen sind moglich, und eine Distanz von 0 schlief3t alte Vorfahren nicht aus. Genauer wird es
mit Big Y.
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Kapitel 6

Dateien vergleichen

6.1 Zwei Dateien vergleichen
So vergleichst du zwei Dateien:

1. Die erste Datei in der Liste wahlen.

2. Vergleichen ... in der Detailansicht klicken, oder Vergleichen > Gewahlte Datei mit einer

zweiten vergleichen (D).

3. Die Datei wird ,,Datei 1% In der Liste sind jetzt nur noch Dateien wihlbar, die sich
sinnvoll damit vergleichen lassen; alle anderen sind ausgegraut.

4. Die zweite Datei anklicken. Der Vergleich startet sofort.

Vergleich beenden kehrt zur normalen Ansicht zuriick.

eoe® [M [P offnen &8 Vergleichen v Personen gk Familie v &3 Daten v Q Marker suchen E] Bl = »
Vergleich boenden
I e Dateien vergleichen ® Vergleich beenden
2 art Dat Anbi Datum Unzoit Gri

Datel1

& Nochnicht gewihit

MyHeritage_raw_dna_data.csv
ek e

erik aonA 1+ AncestryDNA.txt AncestryoNA 239.2026 08 18,308
@ Qualitatsvorpriifung: MyHeritage_raw_dna_data.csv
S ———— = o o) (@ 7o Vorprifungsbericht &ffnen
1 erik aona MyHeritage_raw_dna_data.csv Myeriage 2212020 707 23,1 w8
 Datei 2 wahlen
Kiicke links auf eine der 4 passenden Dateien. Ausgegraute Dateien enthalten eine andere Art von DNA-Daten und lassen sich mit Datei 1 nicht sinnvoll
vergleichen.
horst aonA -+ 37_H_Schmidt_Chr..os0_20260024.csv  FToNA 20.9.2026 e 16

So funktioniert der Vergleich: Clavis sucht Messstellen, die in beiden Dateien vorkommen, und prift ob die beiden Personen dort mindestens einen Buchstaben
‘gemeinsam haben. Wo Gber viele Millionen Basen hinweg nie ein ,Widerspruch” auftaucht (z. B. AA gegen GG), liegt vermutiich ein gemeinsam geerbtes DNA-
Stilck (Segment). Die Summe dieser Segmente in Zentimorgan (cM) verrat, wie eng zwei Menschen verwandt sind: Eltern und Kinder teilen rund 3.400 cM, Cousins

Abbildung 6.1: Vergleichsmodus: Datei 1 ist gewahlt, nur passende Dateien sind anklickbar; rechts die Karte
»Qualitatsvorprifung®.

Vergleichbar sind:

Autosomale Rohdaten Chip-Dateien untereinander, dazu Genom-VCFs, am besten als gvVCF
(Verwandtschatft)

Y-DNA-Varianten Big-Y-CSV, SNP-Ergebnisse und Y-VCF

Y-STR-Werte zwei Y-STR-Dateien, auch eine Projekttabelle als Datei 2
Y-Match-Listen zwei Y-Match-Listen (neu, weg, gemeinsam)

mtDNA zwei mtDNA-FASTA-Dateien

BED-Regionen zwei BED-Dateien (Abdeckung und Uberlappung)
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6.1.1 Qualitatsvorprifung

Sobald Datei 1 gewahlt ist, steht unter den Késten Datei 1 und Datei 2 die Karte Qualitatsvorprii-
fung: mit dem Namen der Datei - bei jeder Vergleichsart, auch wahrend und nach dem Vergle-
ich. Sie nennt das Referenzgenom (Build) und die Zahl der Marker und zeigt in farbigen Kennze-
ichen, wofiir sich die Datei eignet: bei Chip-Rohdaten, VCF und BAM fiir Verwandtschaft, Seg-
mente, Phasing und ROH (homozygote Abschnitte), bei Y-, mtDNA-, BED- und Listen-Dateien
fiir Verwandtschaft, Segmente, ClinVar und Haplogruppe. Die Vorpriifung ist nur eine Anzeige;
sie verhindert keinen Vergleich.

© Dateien vergleichen ® Vergleich beenden

Datel 1 Datel 2

MyHeritage_raw_dna_data.csv %) Noch nicht gewihit

erik - MyHeritage - MyHeritage DNA (autosomal)

Vergleichsart: Autesomale Rohdaten (Verwandtschaft)

&7 Qualitatsvorpriifung: MyHeritage_raw_dna_data.csv

Marker: 672.53¢
Vorprifungsbericht offnen

Abbildung 6.2: Die Karte ,,Qualitatsvorpriifung fiir eine geladene Chip-Datei: alle vier Bereiche geeignet.

Geeignet (griin) Die Daten reichen fiir diesen Bereich.

Eingeschrankt (orange) Nutzbar, aber mit Abstrichen; die Griinde nennt der Bericht.
Nicht auswertbar (rot) =~ Zu wenige oder zu unsichere Daten fiir diesen Bereich.
Nicht anwendbar (grau) Der Bereich passt nicht zur Dateiart.

Fiir Chip-Rohdaten, VCF und BAM gilt: Unter 5.000 Markern oder mit mehr als 20 % fehlenden
Werten (No-Calls) ist eine Datei Nicht auswertbar, unter 200.000 Markern, mit mehr als 5 %
No-Calls oder mit unbestatigtem Referenzgenom Eingeschrankt. ClinVar ist ab 5.000 Markern
geeignet, Haplogruppe nur bei Y- und mtDNA-Dateien. ROH ist aulerdem Eingeschrankt, wenn
zwischen zwei Markern eines Chromosoms mehr als 15 Mb ohne Messung liegen (Messliicke).
Bereiche, in denen kein Chip messen kann, zdhlen dabei nicht mit: die Zentromere, grof3e
Heterochromatin-Blocke und die kurzen Arme der Chromosomen 13, 14, 15, 21 und 22. Fiir
Y-, mtDNA- und BED-Dateien gelten die Regeln zu Markerzahl, No-Calls und Liicken nicht; sie
enthalten von Natur aus wenige Eintrage.

Die Vorpriifung rechnet mit den Werten der geladenen Datei: Markerzahl, No-Call-Rate und
(bei Chip-Rohdaten und VCF) Messliicke. Sind Chip-Rohdaten, eine VCF oder eine BAM als
Datei 1 noch nicht geladen, steht in der Karte , Lade die Datei, damit Clavis ihre Qualitit priifen
kann.” mit dem Knopf Datei laden; danach erscheint die Bewertung.

Vorpriifungsbericht 6ffnen zeigt das Blatt Qualitatsbericht: Dateiname, Art und Referenzgenom,
ein Gesamturteil, die Kennzahlen Gesamtmarker, Verwertbare Marker, No-Call-Rate und Mess-
liicke (max), darunter Eignung je Analysebereich mit Griinden und Empfehlungen fiir jeden
Bereich und, falls vorhanden, Qualitatsbefunde & Risiken. Bericht als Markdown kopieren legt
den Bericht als Text in die Zwischenablage (in der Programmsprache, mit der Schwellenwert-
Version); Fertig schlieflt das Blatt. Mit (Bildschirmfoto des Fensters) lasst sich das Fenster
samt Blatt als Bild sichern.
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Qualitdtsbericht

® Qualitatsbericht: MyHeritage_raw_dna_data.csv

MyHeritage_raw_dna_data.csv

& G
Typ: Autosomal - Build: GRCh37 (hg19)
Gesamtmarker Verwertbare Marker No-Call-Rate
702.540 672.538 4,27 %
Messllcke (max)
1,1 Mb
@ Bericht als Markdown kopieren
[E Eignung je Analysebereich
Verwandtschaftsvergleich (Autosomal) @ Geeignet
- Gute Markerdichte und nledrige No-Call-Rate
IBD-Segmentanalyse & cM & Geelgnet

+ Gute Markerdichte und nledrige No-Call-Rate

Eltern-Kind-Phasing

- Gute Markerdichte und nledrige No-Call-Rate

Runs of Homozygosity (ROH) @ Geeignet

+ Gute Markerdichte und nledrige No-Call-Rate

Medizinische Varianten (ClinVar) @ Geeignet

« Ausrelchend Marker vorhanden

Haplogruppen-Klassifikation @ Nicht anwendbar

+ Keln Y- cder miDNA-Datensatz

Abbildung 6.3: Der Qualitatsbericht einer Chip-Datei, ge6ffnet mit ,Vorprifungsbericht 6ffnen*.
6.1.2 Autosomaler Vergleich

Clavis sucht halb-identische Segmente (mindestens 7 cM und 200 SNPs), voll identische Bere-
iche und Gegensitze und schétzt daraus die Verwandtschatft.
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e DatEien VergIEiChen ™ Exportieren & PDF-Bericht..  (® Vergleich beenden

Datel 1 Datel 2
MyHeritage_raw_dna_data.csv 37_H_Schmidt_Chrom_Autoso_20260924.csv

erlk - MyHerltage - MyHerltage DNA (autosomal) horst - FamllyTreeDNA (FTDNA]} - Family Finder {autosomal)

T

Vergleichsart: Autosomale Rohdaten (Verwandtschaft)

& Qualitétsvorpriifung: MyHeritage_raw_dna_data.csv
Buld: GRCRST (ha10] - Marker: 672,648

 verwandtschaft: Geelgnet

Vorprifungsbericht affnen

% Qualitatsbericht & Analyse-Eignung

Gemeinsame Marker: 203.377 - Liicke (max): 1,6 Mb

[@ Bericht éffnen
& Verwandtschaft: Geelgnet @ Segmente: Geelgnet & Triangulation: Geelgnet & Phasing: Geelgnet

24 Ergebnis

Eltern © Kind

Die Personen teilen auf praktisch allen Chromosomen durchgehend eine Kopie, es gibt fast keine Gegensatze (AA©GG) und kaum voll identische Bereiche. Genau
dieses Muster entsteht zwischen Elternteil und Kind: Jedes Kind erbt von jedem Elternteil genau eine vollstdndige Kopie.

Getellte DNA Antell des Verglelchbaren Segmente GriBtes Segment Voll Identisch (FIR)
3.518 cM 99,6 % a1 150,8 cM 0cM
Gemeinsame Messstellen Identische Genotypen Gegensitze (AA®GG)
203.377 66,68 % 24

M nach der genetlschen Karte (HapMap Il, GRCh3T7)

Abbildung 6.4: Autosomaler Vergleich zweier Personen: Qualitdtsvorprifung, Qualitdtsbericht & Analyse-
Eignung und das Ergebnis ,Eltern & Kind*“.

Qualitatsbericht & Analyse-Eignung
steht iiber dem Ergebnis und bewertet das Dateipaar: Gemeinsame Marker, die grof3te
Liicke zwischen zwei gemeinsamen Markern (Llicke (max)) und die Eignung fiir Ver-
wandtschaft, Segmente, Triangulation und Phasing, darunter bis zu zwei Befunde (siehe
unten).

Ergebnis
die Verwandtschaftsschitzung mit Erklarung und die Kennzahlen Geteilte DNA, Anteil
des Vergleichbaren, Segmente, GroRtes Segment, Voll identisch (FIR) (bei Vollgeschwis-
tern rund 25 %, bei Eltern und Kind fast null), Gemeinsame Messstellen, Identische Geno-
typen und Gegensatze (AA=GG) (bei Eltern und Kind bis auf Messfehler null).

X-Chromosom
geteilte X-cM, Segmente, das Geschlecht laut Daten und welche Erbwege moglich sind.
Manche Anbieter exportieren das X-Chromosom nicht.

Chromosomen-Ubersicht
blau: geteilt (eine Kopie), griin: voll identisch (beide Kopien).

Gemeinsame Segmente
Tabelle mit Chromosom, Start, Ende, SNPs und cM; mit geladenen Allelfrequenzen die
Spalte Seltene Allele, mit Chromosomenbanden die Spalte Banden (ein Warndreieck
markiert Segmente am Zentromer).
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Die Verwandtschaftsklassen reichen von ,Dieselbe Person (oder eineiige Zwillinge)“ iiber
»Eltern & Kind“ ,Vollgeschwister und Verwandtschaft 2. und 3. Grades bis zu ,,Cousin 3.
Grades (oder dhnlich)“ und ,Entfernte Verwandtschaft moglich“. Verwenden die Dateien
verschiedene Referenzgenome, rechnet Clavis mit den Liftover-Daten um oder gleicht tiber
die Markernamen ab. Mit geladener genetischer Karte sind die cM genauer; unter dem
Ergebnis steht, welche Methode verwendet wurde.

Die Werte konnen um einige Prozent von MyHeritage, FamilyTreeDNA oder GEDmatch
abweichen. Die Verwandtschaftsangabe ist eine Wahrscheinlichkeitsaussage nach dem
Shared cM Project, kein Beweis.

Qualitit des Dateipaars. Fiir Segmente, Triangulation und Phasing gilt: Unter 5.000 gemein-
samen Markern ist das Paar Nicht auswertbar; unter 100.000 gemeinsamen Markern, bei
unbestitigtem Referenzgenom oder bei einer Liicke von mehr als 15 Mb Eingeschrankt.
Fiir Verwandtschaft gelten dieselben Grenzen ohne die Liickenregel. Wie bei der einzelnen
Datei ziahlen Zentromere, Heterochromatin und die kurzen Arme der akrozentrischen Chro-
mosomen nicht zur Liicke. Bei unbestitigtem Referenzgenom empfiehlt der Bericht, das
Referenzgenom (GRCh37 oder GRCh38) beim Anbieter nachzusehen; im Mehrpersonenver-
gleich lasst es sich fiir jede Datei wéahlen.

Bericht 6ffnen zeigt das Blatt Qualitatsbericht Dateivergleich: die beiden Dateinamen und ihre
Referenzgenome mit dem Urteil Kompatibel oder Inkompatibel, die Kennzahlen Gemeinsame
Marker, den Anteil jeder Datei, Identische Genotypen (IBS 2), Gegensatze (IBS 0) (entgegenge-
setzte homozygote Genotypen) und Gemeinsame Liicke (max), darunter die Eignung je Bereich
und, falls vorhanden, die Befunde & Einschrankungen. Ein Befund trigt seinen Schweregrad als
Hinweis, Warnung oder Kritisch.
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Qualitdtsbericht Dateivergleich

© Qualititsbericht Dateivergleich
MyHeritage_raw_dna_data.csv & 37_H_Schmidt_Chrom_Autoso_20260924.csv

Builds: GRCh37 (hg19) vs. GRCh37 (hg19) (Kompatibel)

Antell X
Gemeinsame Marker Antell MyHerl 37_H_schmidt_Chrom_Au I DC LIS

Ide
tage_raw_dna_data.csv 2)
203.377

10s0_20260924.c5V

30,2% 33,6 % 66,68 %

Gegensatze (185 0) Gemeinsame Lcke (max)

24 1,5Mb

@ Bericht als Markdown kopieren

U Eignung je Analysebereich

ich (.

+ Ausrelchend gemelnsame Marker (203.377)

IBD-Segmentanalyse & cM

end gemelnsa:

Triangulation & Cluster

+ Ausreichend gemelnsame Marker (203.377)

Eltern-Kind-Phasing

+ Ausreichend gemelnsame Marker (203.377)

Abbildung 6.5: Das Blatt ,Qualitatsbericht Dateivergleich®, gedffnet mit ,,Bericht 6ffnen®.

VCF-Dateien. Aus einer VCF zdhlen nur Stellen mit FILTER ,,PASS oder ,,.“ und, soweit die
Datei die Werte enthilt, QUAL ab 20, Lesetiefe (DP) ab 5 und Genotyp-Qualitit (GQ) ab 15. Zeilen
mit mehrbasigen oder symbolischen Allelen werden iibersprungen. Verglichen werden nur
Stellen, die in beiden Dateien gemessen sind; eine gVCF steuert dazu ihre Referenzblocke bei.
Zwei reine Varianten-VCFs teilen deshalb meist zu wenige Stellen, und das Ergebnis lautet ,,Zu
wenige gemeinsame Messstellen“. Unter dem Ergebnis sagt ein Hinweis, worauf der Vergleich
beruht: bei zwei Varianten-VCFs nur auf den Stellen, die in beiden Dateien stehen (ein grober
Anhaltspunkt), bei einer gVCF auf ihren Referenzblécken, und wenn nur wenige Stellen an
derselben Position lagen, auf dem Abgleich iiber die Markernamen (rs-Nummern).

6.1.3 mtDNA-Vergleich

Beide Haplogruppen, die Genetische Distanz (ohne Hotspots und Insertionen, nur in Bereichen,
die beide Sequenzen abdecken), die gemeinsamen Mutationen und die Mutationen, die nur in
einer Datei vorkommen. Distanz 0 bedeutet eine identische miitterliche Linie, 1-2 ,sehr dhn-
lich®.
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e Dateien ve rgleichen ™ Exportieren & PDF-Bericht ..  (® Vergleich beenden
Datel 1 Datel 2
B12345-FASTA fasta %) IN12345-FASTA fasta
erlk - Fami |:r'_I'CCENA (FTDNA) - mtFull Sequence (HVR1 + HVRZ + CJJI'r_l %ijlj'l: horst :ﬂ”\lf'-l'('el:-NA (FTDNA) - mtFull Sequence (HVR1 + HVRZ + ':JJI":l ;('flj'l:

Vergleichsart: mtDNA-Sequenzen (miitterliche Linie)

{7} Qualitatsvorpriifung: B12345-FASTA fasta
Bulld: Unbekannter Bulld - Marker: 0

~ — — Vorprifungsbericht offnen
(& Vverwandtschaft: Nicht anwendbar & Segmente: Nicht anwendbar (® Clinvar: Nicht anwendbar # Haplogruppe: Geelgnet

@ Ergebnis

Datel 1 Datel 2

J2alala2 Wb5balala

Genetische Distanz Gemeinsame Mutationen

55 13

Mehrere Unterschiede: kein gemeinsamer Vorfahr in miltterlicher Linie in genealogischer Zeit.

Nur in Datei 1

158T 152C 2156 295T 318.1T 31%C 489C 513A 1858C 34476 42160 G268A FETET TTBIA 18398G 184996 112516 11377A
126126 13788A 137226 141336 15257A 154524 16869T 16126C 161454 16231C 16261T
Mur in Datei 2

Beide Sequenzen werden am Referenzgenom (rCRS) ausgerichtet und ihre Abweichungen verglichen. Die ,genetische Distanz” ist die Zahl der Unterschiede. 0
bedeutet: identische miitterliche Linie - ein gemeinsamer Vorfahr in weiblicher Linie kann aber trotzdem viele Jahrhunderte zurlickliegen, weil sich miDNA sehr
langsam verandert.

Abbildung 6.6: mtDNA-Vergleich zweier Sequenzen.

6.1.4 Y-DNA-Vergleiche

* Y-Varianten: gemeinsame Varianten, Varianten nur in einer Datei und die Haplogruppen
beider Seiten. Zwei SNP-Namenslisten werden iiber die SNP-Namen abgeglichen; ,,nur in
... zahlt dann nur ausdriicklich negativ getestete SNPs.

« Y-STR: Der erste Mann aus Datei 1 wird mit allen Médnnern in Datei 2 verglichen (hoch-
stens 50, nach Distanz sortiert). Je Mann: Genetische Distanz, Verglichene Marker, die Ab-
weichungen als ,Marker: A - B“ und die STR-Uhr. Gezahlt wird nach den Regeln von
FamilyTreeDNA (DYS389II ohne 389I; mehrkopierte Marker nach dem Infinite-Alleles-
Modell).

» Y-Match-Listen: Matches neu in Datei 2, nicht mehr in Datei 2 und in beiden Listen.

6.1.5 Exportieren und PDF

Liegt ein Ergebnis vor, speichert Exportieren die Vergleichsergebnisse und die Segmente (bzw.
Einzelergebnisse) als CSV oder TSV: UTF-8, englische Spaltennamen, Dezimalpunkt, Koordi-
naten 1-basiert; Zellen, die mit =+ - @ beginnen, werden gegen Formeln geschiitzt. PDF-Bericht
... erzeugt ,,Clavis-Vergleich.pdf*“ mit Dateien, Ergebnis, Kennzahlen und Segmenttabelle.
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Beim autosomalen Vergleich enthalten beide zusétzlich die Qualitdtsbewertung: Die CSV-Datei
hat die Zeilen quality_thresholds_version, max_shared_gap_bp und suitability_..filir die vier
Bereiche (Werte suitable, limited, unsuitable, notApplicable). Das PDF hat einen Abschnitt
»Qualitatsbericht & Analyse-Eignung® mit Bereich, Status und Begriindung sowie einen Ab-
schnitt zu Methoden und Reproduzierbarkeit: eine Analyse-ID (bei jedem Bericht neu), einen
Reproduzierbarkeits-Hash (bei unverdanderten Dateien gleich), das Verfahren, den Zeitpunkt
und fiir jede Eingabedatei Grof3e, Referenzgenom und SHA-256-Priifsumme, mit genetischer
Karte auch die verwendeten Referenzdaten. Fiir die Priifsummen liest Clavis beide Dateien voll-
standig; bei groflen Genom-VCFs dauert der PDF-Bericht deshalb etwas. Auch diese Abschnitte
stehen in der Programmsprache.

6.2 Mehrpersonenvergleich und Triangulation

Vergleichen > Mehrpersonenvergleich ([ #38M)) vergleicht 2 bis 12 Personen auf einmal, je Person
eine autosomale Datei. Links wihlst du die Dateien und je Datei die Genomversion (GRCh37
oder GRCh38; unbekannte miissen festgelegt werden). Vergleichen und triangulieren ladt jede
Datei einmal, vergleicht alle Paare und priift ab drei Personen alle Dreiergruppen.

e0e Mehrpersonenvergleich ©

a2 Mehrpersonenvergleich M Exportieren @  SchlieBen
Autosomal vergleichen, gemeinsame Segmente untersuchen und Triangulationskandidaten fir Dreiergruppen finden.

Personen 1Paarvergleiche 0 - Triangulationskandidaten

(et e o e s Paarvergleiche Segmente Triangulationskandidaten Gruppen
Personen <M Segmente Grites = o shes
erik
AncestryDNA.txt erik & horst 3.518,1 41 150,8 203377
erik
MyHertage_raw_ins_data.csv
Genomuersion  GRCh3? (hg19)
horst
57H_Sehmit_Chrom_Autoso_20260924 csv
senomversion  GRCh37 (hg19) 8
new
$7_H_Sehmi_Ghrom_Autaso_202810¢
| Sehmiat_Chrom_Aut pre:
new
ana-g ona
Positionen: GRCNS7, 1-bastert, Inklusive Enaposition. chi ind Naherungen; mingestans 7 et und 200 gsmelnsams Marker pro Kanaldat
2/12 - GRCh37 Referenzdaten Vergleichen und triangulieren

Abbildung 6.7: Mehrpersonenvergleich mit dem Reiter ,,Paarvergleiche®.

Paarvergleiche
Tabelle aller Paare mit cM, Segmenten, grofdtem Segment und SNPs.

Segmente
die vollstindige Vergleichsansicht fiir ein gewéhltes Paar, mit der Karte Qualitatsbericht
& Analyse-Eignung (Abschnitt 6.1.2).

Triangulationskandidaten
Abschnitte, die alle drei Paarungen einer Dreiergruppe teilen und an denen an jedem
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gemeinsam getesteten Marker ein Allel bei allen dreien vorkommt (mindestens 7 cM,
200 Marker, 20 Marker je Mb). Unphasierte Daten liefern Kandidaten, keinen Beweis.

Gruppen
Gruppen aus den eigenen Dateien: aus Sicht einer gewahlten Person, mit einstellbarer
Obergrenze (,Verwandte bis“) und Verbindungsschwelle (,Verbunden ab“), als farbige
Matrix.

Exportieren speichert Paarergebnisse, Segmente und Triangulationskandidaten als CSV oder
TSV. GRCh38-Dateien werden auf GRCh37 umgerechnet; dafiir braucht es die Liftover-Datei.
Ausgewertet werden die Chromosomen 1-22.

6.3 Elternseiten trennen (Phasing)

Ist ein Elternteil getestet, lasst sich bei vielen Markern bestimmen, welches Allel das Kind
von welchem Elternteil hat. Familie > Elternseiten trennen (Phasing) 6ffnet das Fenster dafiir:
Kind und Getesteter Elternteil wihlen, die weiteren Personen unter Matches (weitere Personen)
ankreuzen, Seiten bestimmen klicken.

"Y' Elternseiten trennen (Phasing) SchiieBen

st ein Elternteil g

trennt mit beiden Halften verglichen

Kind = ¢ Kind und get

Getesteter Elternteil —
Matches (weitere Personen)

erik - AncestryDNA.txt
erik - MyHeritage_raw_dna_data.csv

horst
37_H_Schmidt_Chrom_Autoso_20260924.csv
new -
37_H_Schmidt_Chrom_Autoso_20261009.csv.gz >
37_H_Schmidt_Chrom_Autoso_20261009.csv
new - dna-data-2026-10-09.zip » AncestryDNA.txt

Abbildung 6.8: Das Fenster ,Elternseiten trennen (Phasing)“ vor der Auswabhl.

Clavis priift zuerst, ob Kind und Elternteil wirklich ein Eltern-Kind-Paar sind. Das Ergebnis
zeigt die cM zwischen beiden, die zugeordneten und nicht zuordenbaren Marker und die Rate
der Mendel-Widerspriiche (bei echten Paaren meist deutlich unter 0,5 %). Darunter steht
ein Kennzeichen fiir die Eignung des Paars zum Phasing (Geeignet, Eingeschrankt oder Nicht
auswertbar, nach den Regeln in Abschnitt 6.1.2); liegen die Widerspriiche tiber 1 %, folgt in
Orange Erhohte Fehlerrate mit dem Wert; dann Dateien und die Zuordnung von Kind und
Elternteil priifen. Das Kennzeichen beruht auf den Referenzgenomen der beiden Dateien. Fiir
jeden gewdhlten Match nennt eine Tabelle die cM auf der Seite des getesteten Elternteils, auf
der anderen Seite und ungetrennt, dazu eine Grafik mit zwei Spuren.
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eoe Elternseiten trennen (Phasing) 5

"Y' Elternseiten trennen (Phasing) (") Exportieren @ SchlieBen

Markern bestimmen, welches Allel das Kind ven ihm ur hes es vom anderen Elternteil hat. Jeder Match wird dann getrennt mit beiden Halften verglichen

wandt ist, auch wenn der andere Elternteil nie g

Kind _erik - MyHeritage_raw_dna_data.csv [ [Rp— Zugeordnete Marker Nicht zuordenbar Mendel-Widersprilche

Getesteter Elternteil  horst - 37_H_Schmidt_Chro... B 3.518cM 169.248 34.105 0,012 %

Matches (weitere Personen)
erik - AncestryDNA.txt
new - en Personen gewahlt - links Matches ankreuzen, um sie einer Elternseite zuzuordnen.
37_H_Schmidt_Chrom_Autoso_20261009.csv.gz »
37_H_Schmidt_Chrom_Autoso_20261009.csv

new - dna-data-2026-10-09.zip » AncestryDNA.txt te offen. Eln Segment auf der Seite des getestaten Eitern.

Abbildung 6.9: Elternseiten trennen: Ergebnis fiir Kind und getesteten Vater, noch ohne gewahlte Matches.

Vor In Chromosomen-Karte libernehmen gibst du an, ob der getestete Elternteil der véterliche
oder der miitterliche ist (... ist der/die ...: Vaterlich oder Miitterlich); dann landen die Segmente
mit ihrer Seite in der Chromosomen-Karte des Kindes (Abschnitt 8.5). Exportieren > Segmente
speichert die getrennten Segmente als CSV oder TSV. Wo Kind und Elternteil gleich heterozygot
sind, bleibt die Seite offen.
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Kapitel 7

Match-Listen und Segmente

Dieses Kapitel gilt fiir die Exporte von FamilyTreeDNA Family Finder: die Match-Liste und die
Segmentliste aus dem Chromosomen-Browser. Fiir Anbieter, die keine Match-Liste mehr ex-
portieren (MyHeritage, AncestryDNA), gibt es Matches von Hand (Abschnitt 9.2).

Clavis verbindet Match-Liste, Segmentliste und die Listen von Verwandten iiber den
Personenordner und den Dateinamen: Match-Listen enthalten ,,Family_Finder_Matches®,
Segmentlisten ,,Chromosome_Browser“. Wer die Exporte umbenennt, verliert diese
Verbindungen. Gibt es mehrere passende Dateien, nimmt Clavis die neueste (nach An-

derungsdatum).

7.1 Die Match-Liste

Wiahlst du die Match-Liste einer Person und lddst sie, erscheint die Karte Autosomale Match-

Liste.

22% Autosomale Match-Liste (42)

Uber 200 cM: 5 - 40 bis 200 cM: 4 - 20 bis 40 cM: 12 - unter 20 cM: 21
Mach Angabe des Anbieters vaterlich: 18 - mitterlich: 3 - beide: 0 - nicht zugeordnet: 21

erglichen mit Paul Beispiel: 17 Matches stehen auch dort in der Liste, bei 17 davon findet sich ein Segment an derselben Stelle.

Mit dem Stammbaum verknipft: 1 Matches, davon 0 auBerhalb der erwarteten Spanne.

X-Matches: keine - FamilyTreeDNA meldet in dieser Liste bei keinem Match ein gemeinsames X-Segment.

Segmente aus BSPO001_Chromosome_Browser_Results_Belsplel.csv
Sortieren

Gruppe Alle Gruppen e

Vergleichen mit  Paul Beispiel alle Matches
MName Geteilte cM Langstes... Seite
Paul Beispiel 3.373,0 265,6 vaterlich
Mira Muster 870,0 68,1 mitterlich
Clara Probe 450,0 47,4 vaterlich
Jonas Beispiel 230,0 40,2 vaterlich
Theo Vorlage 210,0 37,8 miutterlich
Ida Vorlage 180,0 34,6 mitterlich
Rike Entwurf 120,0 30,5 —
Henrik Probe 75,0 27,9 vaterlich
Malte Beispiel 60,0 231 vaterlich
Enno Fernver... 38,1 21,0 —

Thea Fernver... 373

20,1

Geteilte cM

Uberlappende Segmente

Segmente

22
24

-
(4]

CRRN W WY WO

B seite

Alle Seiten

Stammbaum  alle

Vergleichsperson

nicht in Liste

nicht in Liste

15 von 15 Segmenten
9 von 9 Segmenten
nicht in Liste

nicht in Liste

nicht in Liste

3 von 3 Segmenten
3 von 3 Segmenten
nicht in Liste

nicht in Liste

{fy Als CSV sichern

Gruppe

Segmentgruppe 1 (vaterlic...

Segmentgruppe 1 (vaterlic...

Segmentgruppe 1 (vaterlic...

Segmentgruppe 1 (vaterlic...

Stammbaum

Cousins 1. Gra

Abbildung 7.1: Annas Match-Liste aus der Beispielfamilie, verglichen mit der Liste ihres Vaters.
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7.1.1 Die Zusammenfassung

Uber der Tabelle stehen

« die Verteilung nach geteilter DNA: iiber 200 cM, 40 bis 200 cM, 20 bis 40 cM, unter 20 cM,
« die Seiten nach Angabe des Anbieters (vdterlich, miitterlich, beide, nicht zugeordnet),

« bei gewihlter Vergleichsperson, wie viele Matches auch dort stehen und bei wie vielen
ein Segment an derselben Stelle liegt,

« mit Stammbaum, wie viele Matches verkniipft sind und wie viele auflerhalb der
erwarteten Spanne liegen,

+ die X-Matches (auch ,keine“) und, mit Stammbaum, wie viele davon zur X-Vererbung
passen,

* bei einer ilteren Liste derselben Person, wie viele Matches neu und wie viele verschwun-
den sind,

+ aus welcher Segmentliste die Segmente stammen - und in Orange, falls Namen der Seg-
mentliste keinem Match zugeordnet sind.

7.1.2 Filtern und Sortieren

Suchfeld
filtert nach Name, Familiennamen des Matches, Schatzung des Anbieters und eigener
Notiz.

Sortieren
nach geteilten cM, langstem Segment, Match-Datum oder Name (Anreden wie ,Mrs.“
werden dabei tibergangen).

Seite alle Seiten, viterlich, miitterlich, beide, nicht zugeordnet oder nur X-Matches.

Gruppe
nur Matches einer selbst vergebenen Gruppe.

Vergleichen mit
eine andere Person im Datenordner mit Segmentliste, dazu ein Filter: alle Matches, ,ste-
hen auch dort in der Liste®, ,,Segment an derselben Stelle®, ,,stehen dort nicht®.

Stammbaum
alle, verkniipft, nicht verkniipft, aullerhalb der Spanne.

nur neue
nur Matches, die seit der dlteren Liste hinzugekommen sind.

Ein Klick auf einen Spaltenkopf sortiert die Tabelle; Spaltenbreiten lassen sich ziehen. Die Spal-
ten sind Name, Geteilte cM, Langstes Segment, Seite, Segmente, Vergleichsperson, Gruppe,

Stammbaum, Schitzung des Anbieters und Match-Datum. Als CSV sichern speichert die gerade
gezeigte Liste mit englischen Spaltenkdpfen.

7.1.3 Ein Match im Detail

Ein Klick auf einen Match zeigt darunter seine Einzelheiten:
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« Kennzahlen (geteilte cM, lingstes Segment, Seite, Schitzung des Anbieters, X-Match,
Haplogruppen),

+ Mogliche Verwandtschaften nach dem Shared cM Project,
+ Im Stammbaum (siehe unten),
+ die Familiennamen aus dem Stammbaum des Matches,

+ Gemeinsame Segmente mit Chromosom, Start, Ende, cM und SNPs; bei gewahlter Vergle-
ichsperson je Segment ,wiedergefunden® oder ,nicht gefunden®,

+ die Felder Kontakt und Gruppe (mit Ubernehmen) und Meine Notizen (mit Notiz sichern).

P, U, e i e ap L s o s

Name Geteilte cM Langstes... Seite Segmente Vergleichsperson Gruppe Stammbaum
Paul Beispiel 3.373,0 265,6 véterlich 22 nicht in Liste —
Mira Muster 870,0 68,1 miutterlich 24 nicht in Liste —
Clara Probe vaterlich 16 von 16 Segmenten Segmentgruppe 1 (vaterlic...
Jonas Beispiel 230,0 40,2 vaterlich 9 9 von 9 Segmenten Segmentgruppe 1 (vaterlic.. —
Theo Vorlage 210,0 37.8 mitterlich 8 nicht in Liste —
Ida Vorlage 180,0 346 mitterlich 7 nicht in Liste —
Rike Entwurf 120,0 30,5 — B nicht in Liste —
Henrik Probe 75,0 27,9 véterlich 3 3 von 3 Segmenten Segmentgruppe 1 (vaterlic.. —
Malte Beispiel 60,0 231 véterlich 3 3 von 3 Segmenten Segmentgruppe 1 (vaterlic.. —
Enno Fernver... 38,1 21,0 — 2 nicht in Liste —
Thea Fernver... 37,3 20,1 — 2 nicht in Liste —

Clara Probe

Gatellte cM Lingstes Sagmant Seite AT n?s Anbleters mtONA
450,0 cM 47,4cM viterlich etiCotani2ec T2b
Cousin

Migliche Verwandtschaften nach dem Shared cM Project

Halb- Cousins 1. Grades - Cousins 1. Grades, einmal versetzt - Cousins 2. Grades - Cousins 1. Grades, zweimal versetzt - 1x GroB-Onkelf-Tante - Cousins 1. Grades
Im Stammbaum

& Clara Probe (1962-) Verknipfung lgsen

Nach dem Stammbaum: Cousins 1. Grades, einmal versetzt. Erwartet werden im Mittel 433 cM, beobachtet wurden 102 bis 980 cM. Gemessen sind 450 cM: Das
passt zu dieser Verwandischaft, beweist sie aber noch nicht, denn auch andere Verwandtschaften haben diese Spanne. Gemeinsame Vorfahren: Hermann Probe
(1901-1968), Bertha Platzhalter (1905-1990). Seite nach dem Stammbaum: vaterlich.

aus dem des

Probe | Platzhalter

Gemeinsame Segmente (15)

Chromosom Start Ende ™ SNPs Paul Baisplel

2 150.169.001 185495545 365 8422  wiedergefunden

4 61.379.276 78.341.068 18,1 4171 wiedergefunden

6 91.481.901 106.937.127 17,0 3925  wiedergefunden

8 59.502.613 87.274.642 30,8 7110 wiedergefunden

9 53.387.352  94.114.760 459 10598 wiedergefunden

10 64.376.977 78.109.164 17,2 3970 wiedergefunden

10 93.802.542 130.222.245 45,5 10520 wiedergefunden

1 60.202.495  101.561.598 474 10953 wiedergefunden

13 12.252.817 30.310.574 19,7 4558 wiedergefunden

13 92.200.491 105.835.272 149 3452  wiedergefunden

16 6.335.235 25.961.286 284 6563 wiedergefunden

17 15.568.201 36.525.096 33,1 7647 wiedergefunden

18 59.162.124 73.686.277 21,9 b0&2 wiedergefunden

20 31.484.284 56.794.944 43,4 10034 wiedergefunden

21 14.597.561 30,1 6958 wiedergefunden

Drel Auss N sind selnanderz! 1| 8 eln Matcr N e chsperson stent, helBt

Ste d cht gefunden, kann as vol
unter der 3

Knntalt Mharmahman

Abbildung 7.2: Der Match ,,Clara Probe“ im Detail, mit dem Stammbaum verkniipft.

Notizen, Kontakte und Gruppen werden nur lokal gespeichert, nicht in der DNA-Datei.
Eine Notiz wird beim Klick auf Notiz sichern oder beim Wechsel zu einem anderen Match
gesichert - nicht, wenn du das Fenster vorher schlief3t.
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7.1.4 Matches mit dem Stammbaum verkniipfen

Ist ein Stammbaum geladen und die getestete Person im Fenster Personen mit ihrem Eintrag
verkniipft (Kapitel 8), kannst du jeden Match einer Person im Stammbaum zuordnen: {iber
einen Namensvorschlag (Gleicher Name im Stammbaum) oder iiber das Suchfeld Person im
Stammbaum suchen .... Clavis berechnet dann die Verwandtschaft laut Stammbaum, die
erwarteten cM mit Spanne, die gemeinsamen Vorfahren und die Seite, und bewertet, ob die
gemessenen cM passen. Nennt der Anbieter eine andere Elternseite als der Stammbaum,
warnt Clavis.

Bei X-Matches priift Clavis zusétzlich, ob iiber die gemeinsamen Vorfahren iiberhaupt X-DNA
zu euch beiden kommen kann - ein Mann erbt sein X nur von der Mutter. Das Urteil lautet
skann®, ,kann nicht oder ,unklar” (wenn Geschlechtsangaben im Stammbaum fehlen). Ist
ein X-Match nicht verkniipft, zeigt X-Vorfahren zeigen, welche Vorfahren auf deinen X-Linien
liegen.

7.1.5 Vergleich mit der Liste eines Verwandten

Ist eine zweite Person getestet — idealerweise ein Elternteil -, zeigt Vergleichen mit, ob deine
Matches auch in deren Liste stehen und ob ein Segment an derselben Stelle (mindestens 1 Mb
Uberlappung) wiedergefunden wird.

Drei Aussagen sind auseinanderzuhalten: Der Match steht auch in der Liste der Vergle-
ichsperson. Die Vergleichsperson teilt mit ihm ein Segment an derselben Stelle. Erst da-
raus folgt, dass dein Segment von dieser Seite stammt. Der Abgleich lauft iiber den Namen
des Matches.

7.2 Die Segmentliste und der Namensabgleich

Die Segmentliste (Export des Chromosomen-Browsers) zeigt nach dem Laden die Verteilung
der Segmente nach Gréfle (ab 15, 10 bis 15, 7 bis 10, unter 7 cM), den Kasten Namensabgle-
ich mit der Match-Liste, Suche, Sortierung, den Filter Segmente ab und die Tabelle mit Name,
Chromosom, Start, Ende, cM und SNPs.
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ilh Segmentliste (134)
Ab 15 cM: 108 - 10 bis 15 c¢M: 17 - 7 bis 10 ¢M: 9 - unter 7 ¢M: 0 - von 42 Matches
22 Namensabgleich mit der Match-Liste

42 Namen in der Segmentliste, davon 42 einem Match der Match-Liste zugeordnet.

0 amily_Finder_matches_Belsplel.csv

Sortieren Lage a Segmenteab — e € Uberlappende Segmente
Mame Chromosom Start Ende ch SNPs
Paul Beispiel 1 746.266 248.429.320 265,6 61354
Fenja Fernverwandt 1 57.054.695 79.528.489 241 5568
Mira Muster 1 91.718.242 130.147.153 41,2 9516
Mira Muster 1 186.275.232 224.889.731 41,3 9543
Thea Fernverwandt 1 212.662.693 228.675.902 17,2 3965
Paul Beispiel 2 742.975 242.452.156 249,7 57670
Ida Vorlage 2 90.930.880 101.763.190 11,2 2581
Clara Probe 2 150.169.001 185.485.545 36,5 8422
Mira Muster 2 160.355.342 190.809.465 31,5 7277
Paul Beispiel 3 718.262 197.411.420 217,6 50256
Mira Muster 3 6.717.232 43.159.993 40,3 9305
Peer Fernverwandt 3 31.823.124 50.110.977 20,2 4665
Rieke Fernverwandt 3 46.240.590 60.817.403 16,2 3743
Quirin Fernverwandt &l 58.461.997 69.623.347 12,3 2851

Jede Zeile ist ein Segment, das du mit einem Match teilst. Als Arbeitsregel gilt: ab 15 cM mit sehr hoher Wahrscheinlichkeit echt, 10 bis 15 ¢M wahrscheinlich
echt, 7 bis 10 cM unsicher und nur zusammen mit weiteren Hinweisen brauchbar, darunter nicht verwenden. Das sind Faustregeln und keine festen Grenzen.

Abbildung 7.3: Annas Segmentliste mit dem Kasten ,,Namensabgleich mit der Match-Liste“.

Faustregel fiir die Grole: ab 15 cM sehr wahrscheinlich echt, 10-15 cM wahrscheinlich echt,
7-10 cM unsicher, darunter nicht verwenden.

7.2.1 Namensabgleich

Die Segmentliste von FamilyTreeDNA nennt nur den Namen des Matches. Clavis ordnet jeden
Namen einem Match der Match-Liste derselben Person zu. Dabei werden Vor-, Mittel- und
Nachname verwendet; Anreden (,Mr.”, ,Mrs.”), Titel und Zuséatze storen nicht, und ein Kom-
ma im Namen gilt als Bindestrich, wie FamilyTreeDNA es in der Segmentliste schreibt.

Der Kasten nennt, wie viele Namen zugeordnet sind. Bleiben Namen iibrig, listet ... Namen
ohneEintragin der Match-Liste - zuordnen sie auf; iiber Zuordnen wihlst du aus dhnlichen Match-
es den richtigen. Von Hand zugeordnete Namen stehen unter ... Namen von Hand zugeordnet
und lassen sich mit Aufheben zuriicknehmen. Namen, die mehreren Matches gehdren (gleich-
er Name), nennt der Kasten gesondert; ihre Segmente lassen sich nicht trennen. Zuordnungen
wirken sofort in der Match-Liste, im Vergleich und bei den {iberlappenden Segmenten.

7.3 Uberlappende Segmente

Der Knopf Uberlappende Segmente in Match-Liste oder Segmentliste 6ffnet ein Fenster mit
zwei Teilen: Stellen und Karte und Gruppen.
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7.3.1 Stellen

Clavis sucht Stellen, an denen sich die Segmente mehrerer Matches iiberlappen (gemeinsamer
Bereich mindestens 1 Mb). Einstellbar sind Segmente ab (Vorgabe 12 cM), Matches je Stelle min-
destens (Vorgabe 3), Haufungen ausblenden und Eltern, Kinder und Geschwister mitzahlen (sonst
bleiben Matches ab 2300 cM auflen vor). Eine Hiaufung (ab 10 Matches) spricht eher fiir einen
alten, weit verbreiteten Abschnitt.

Stellen Karte und Gruppen
Segmenteab 12¢cM {  Matches je Stelle mindestens 3 & Haufungen ausblenden Eltern, Kinder und Geschwister mitzahlen
12 Stellen, an denen sich die Segmente mehrerer Matches Uberlappen, davon 0 Haufungen. Ausgewertet: 83 Segmente.

cnt mitgezénit: 1 Match(es) ab 2300 cM (Eltern, Kinder, Geschwister), well sle fast Uberall DNA tellen

Chromosom Gemeinsamer Bereich Matches Langstes Segment Seite

4 30,6 -52,3Mb 3 51,2 cM vaterlich: 2 - mtterlich: 1

7 117,8-121,7 Mb 6 68,1 cM miitterlich: 3 - nicht zugeord...
8 77,1-87,3Mb 3 30,8 cM vaterlich: 2 - nicht zugeordne...
11 54,3 - 58,7 Mb 3 30,0 cM vaterlich: 2 - miitterlich: 1

11 60,2 - 69,0 Mb 3 47 4 cM vaterlich: 2 - miitterlich: 1

11 68,3-71,0Mb 3 47 .4 cM vaterlich: 2 - miitterlich: 1

11 72,4 -88,1 Mb 3 47,4 cM vaterlich: 3

Chromosom 7, 117,8 bis 121,7 Mb: & Matches

Name cM Start Ende Selte

Mira Muster 68,17 B80.457.862 140.242.779 miitterlich

Theo Vorlage 37,8 95.200.347 128.446.296 miitterlich

Ida Vorlage 34,6 100.647.8626 131.044.845 miitterlich

Rike Entwurf 24,1 104.110.138 125.358.823 —

Auirin Carnwaraa; el 271 117 /837 270 128 NN NAT —_

Nachster Schritt: Beim Anbieter prifen, ob diese Matches auch untereinander an dieser Stelle libereinstimmen. Erst dann ist es eine Triangulation, und auch sie nennt keinen

Vorfahren.

[E Neues Priifblatt

Diese Liste zeigt Kandidaten und keine Belege. Die Segmentliste sagt nur, dass du mit jedem dieser Matches an derselben Stelle ein Segment teilst. Sie sagt nicht, ob
die Matches untereinander Ubereinstimmen, und zwei von ihnen kénnen auf verschiedenen Kopien des Chromasoms liegen, einer vaterlich und einer mutterlich. Die
Seite stammt vom Anbieter. Kurze Segmente sind oft falsch, deshalb zahit die Liste erst ab der gewahiten Lénge.

Abbildung 7.4: Uberlappende Segmente: die Stelle auf Chromosom 7 mit sechs Matches.

Ein Klick auf eine Stelle zeigt ihre Matches mit cM, Lage und Seite. Ordnet der Anbieter sie
verschiedenen Seiten zu, sind es mindestens zwei getrennte Gruppen. Neues Priifblatt legt im
Forschungsprotokoll ein vorausgefiilltes Segment-Priifblatt an.

Die Liste zeigt Kandidaten, keine Belege. Zwei Matches an derselben Stelle konnen auf ver-
schiedenen Kopien deines Chromosoms liegen, einer vaterlich und einer miitterlich. Erst
wenn sie auch untereinander an dieser Stelle libereinstimmen, ist es eine Triangulation.

7.3.2 Karte und Gruppen (Segmentgruppen)

Dieser Teil bildet aus den Segmentlisten Gruppen von Matches, die an derselben Stelle auf der-
selben Kopie liegen - eine Ergdnzung zu den Clustern der Anbieter, aus deinen eigenen Daten.
Entscheidend ist die Seite jedes Segments. Clavis bestimmt sie, die starkste Quelle zuerst:

1. Daten eines Elternteils: Hast du unter Vater bzw. Mutter eine getestete Person mit Seg-
mentliste gewahlt und teilt sie mit dem Match ein Segment an derselben Stelle, liegt dein
Segment auf ihrer Seite.

2. Ausschluss: Ist nur ein Elternteil getestet und fehlt ein Match ab 20 cM bei diesem ganz,
gilt er als Match der anderen Seite.
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3. Anbieter: die Seite, die FamilyTreeDNA aus verkniipften Verwandten angibt (Seite des
Anbieters verwenden).

Zwei Matches werden verbunden, wenn sich ihre Segmente um mindestens 1 Mb iiberlappen,
die Uberlappung nicht in einer Hiufung liegt und beide auf derselben Kopie liegen. Auch Seg-
mente ohne bekannte Seite verbinden bildet auch ohne Elterndaten Gruppen, die dann aber
zwei Linien vermischen konnen. Segmente ab (Vorgabe 10 cM) legt die Mindestgrofe fest.

Die Ansicht Karte zeigt alle Chromosomen: grau, wie viele Matches an einer Stelle ein Segment
mit dir teilen; orange die Haufungen; farbige Striche die Stellen der Gruppen. Ein Klick nennt
die Zahl der Matches an dieser Stelle und hebt die Gruppe hervor.

Stellen Karte und Gruppen
Vater Paul Beispiel ¢ Mutter — ¢ Segmentzab 10cM ¢
+ Seite des Anbieters verwenden Auch Segmente ohne bekannte Seite verbinden

Karte Gruppen

3 Gruppen mit zusammen 20 Matches. 0 Haufungen.
Selte der Segmente: 42 viterlich, 54 mutterlic unbekannt s den Daten elnes Elterntells 42, durch Ausschiuss 54, vom Anbleter Q]
Nicht verbunden: 0 Uberlappungen In Haufungen, 38 Uberlappungen von Segmenten, die nachwelslich auf verschledenen Koplen llegen

[@ Als PDF sichern ..

Abbildung 7.5: Karte und Gruppen, Ansicht ,Karte“, mit Paul als getestetem Vater.

Die Ansicht Gruppen listet jede Gruppe mit Farbe, Kopie (vaterlich, miitterlich, unbekannt),
Zahl der Matches und ihren Stellen. Ein Klick 6ffnet die Gruppe: ihre Mitglieder mit cM und
Seite samt Herkunft der Seite, und - mit Stammbaum - wie viele Mitglieder verkniipft sind,
welche gemeinsamen Vorfahren sie mit dir haben und iiber welche gemeinsame Linie das
Stiick der Gruppe gekommen ware. Widersprechen sich Stammbaum und Segmentdaten,
warnt Clavis.
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Stellen Karte und Gruppen

B Gruppe 2 - miitterliche Kopie

Matches

15, 21,2-37,4 Mb {2) - Chr 17, 13,4-26,6 Mb (3) - Chr 18,

[ ] Gruppe 3 - viterliche Kopie - 3 Matches

Chr 15, 20,8-28,0 Mb

Gruppe 1 - viterliche Kopie - 9 Matches

Name oM gesami  Selte

Clara Probe 450,0 cM  vaterliche Kopie (Daten eines Elternteils)
Jonas Beispiel 230,0 cM  vaterliche Kopie (Daten eines Elternteils)
Henrik Probe 75,0 cM vaterliche Kopie (Daten eines Elternteils)
Malte Beispiel 60,0 cM vaterliche Kopie (Daten eines Elternteils)
Sonke Fernverwandt 34,9cM vaterliche Kopie (Daten eines Elternteils)
Dorte Fernverwandt 28,1 cM vaterliche Kopie (Daten eines Elternteils)
Lars Platzhalter 17,9 cM vaterliche Kopie (Daten eines Elternteils)
Jost Fernverwandt 13,5cM  véterliche Kopie (Daten eines Elternteils)

Momme Fernverwandt 11,9cM  véterliche Kopie (Daten eines Elternteils)

Im Stammbaum: 1 von 9 Mitgliedern verknipft, 1 davon mit einem Verwandtschaftsweg zu dir.
Gemeinsame Vorfahren mit den Mitgliedern (Anzahl): Hermann Probe (1901-1968) & Bertha Platzhalter (1905-1990) (1)

Fiir alle verkniipften Mitglieder fiihrt der Weg iiber Hermann Probe (1901-1968) & Bertha Platzhalter (1905-1990) (3. Generation, viterlich). Von dort kime das
Stiick der Gruppe.

@ In die Chromosomen-Karte eintragen
&22  Als Gruppe in die Match-Liste iibernehmen E| Neues Priufblatt (") Fiir DNA Painter exportieren

Néachster Schritt: Beim Anbieter priifen, ob diese Matches auch untereinander an dieser Stelle Ubereinstimmen. Erst dann ist es eine Triangulation, und auch sie nennt
keinen Vorfahren.

Abbildung 7.6: Gruppe 1 im Detail: Mitglieder und die gemeinsame Linie laut Stammbaum.

Zu jeder Gruppe gibt es diese Knopfe:

In die Chromosomen-Karte eintragen
tragt die Segmente der Gruppe in deine Chromosomen-Karte ein - mit gemeinsamer
Linie unter diesem Vorfahrenpaar, sonst ohne Vorfahr mit der Seite der Gruppe.

Als Gruppe in die Match-Liste iibernehmen

schreibt ,,Segmentgruppe n“ als Gruppe in die Match-Liste, aber nur bei Matches, die
noch keine Gruppe haben.

Neues Priifblatt
legt ein vorausgefiilltes Priifblatt im Forschungsprotokoll an.

Fiir DNA Painter exportieren
speichert die Segmente der Gruppe als CSV im eigenen Format von DNA Painter; Alle
Gruppen fiir DNA Painter exportieren tut das fiir alle Gruppen.
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Stellen Karte und Gruppen

Gruppe 1 - viterliche Kopie - 9 Matches

Name CM gesamt Selte

Clara Probe 450,0 cM  vaterliche Kopie (Daten eines Elternteils)
Jonas Beispiel 230,0 cM  vaterliche Kopie (Daten eines Elternteils)
Henrik Probe 75,0 cM vaterliche Kopie (Daten eines Elternteils)
Malte Beispiel 60,0 cM vaterliche Kopie (Daten eines Elternteils)
Sanke Fernverwandt 349cM vaterliche Kopie (Daten eines Elternteils)
Darte Fernverwandt 28,1 cM vaterliche Kopie (Daten eines Elternteils)
Lars Platzhalter 17,9 cM vaterliche Kopie (Daten eines Elternteils)
Jost Fernverwandt 13,5cM vaterliche Kopie (Daten eines Elternteils)

Momme Fernverwandt 11,9 cM vaterliche Kopie (Daten eines Elternteils)
Im Stammbaum: 1 von 8 Mitgliedern verknipft, 1 davon mit einem Verwandtschaftsweg zu dir.
Gemeinsame Vorfahren mit den Mitgliedern (Anzahl): Hermann Probe (1801-1968) & Bertha Platzhalter (1905-1990) (1)

Fir alle verkniipften Mitglieder flihrt der Weg liber Hermann Probe (1901-1968) & Bertha Platzhalter (1905-1990) (3. Generation, vaterlich). Von dort kime das
Stiick der Gruppe.

@ In die Chromosomen-Karte eintragen
222 Als Gruppe in die Match-Liste iibernehmen  [§] Neues Priifblatt () Fiir DNA Painter expertieren

9 Matches als ,Segmentgruppe 1 {viterliche Kople)" eingetrage

0 hatten schon eine Gruppe und blleben unverindert.

8 neus Segmente unter

2 (1901-1968) & Bertha Platzhalter (1905-1990)" In die Chromosomen-Karte eingetragen.

Nachster Schritt: Beim Anbieter prifen, ob diese Matches auch untereinander an dieser Stelle (bereinstimmen. Erst dann ist es eine Triangulation, und auch sie nennt
keinen Vorfahren.

Wer mit wem an derselben Stelle liegt

Clara Probe I |
Jonas Beispiel | |
Henrik Probe |

Malte Beispiel

Abbildung 7.7: Die Knopfe einer Gruppe und die Meldung nach dem Eintragen in die Chromosomen-Karte.

Unter den Gruppen zeigt die Matrix Wer mit wem an derselben Stelle liegt, welche Matches ver-
bunden sind: farbig innerhalb einer Gruppe auf derselben Kopie, dunkelgrau dasselbe zwis-
chen zwei Gruppen, hellgrau dieselbe Stelle bei unbekannter Seite. Ein Klick auf ein Feld nennt
die Stelle. Uber 250 Matches wird die Matrix im Fenster nicht gezeichnet.

Stellen Karte und Gruppen

Wer mit wem an derselben Stelle liegt
ClaraProbe HEl H H_H
L]

Jonas Beispiel
Henrik Praba
Malte Beisplal
Sénke Fermverwandt
Dérte Fernvarwandt

Lars Platzhalter
Jost Fernverwandt
Momme Fernverwandt [l
Mira Muster
Theo Vorlage
Ida Verlage
Rike Entwurt
Enno Farnvareandt
Thea Fernverwandt
Quirin Fernverwandt
Bente Fernverwandt
Sven Sammelstelle
Dile Sammelstelle
Runa Sammelstelle

Farblg: Dle Segmente belder Mat
Hellgrau: dieselbe Stelle, Selte ur

en an derselben Stelle auf derselben Kople; die beiden tellen das Stick sehr wahrschelnlich auch untereinander. Dunkelgrau: dasselbe zwischen zwel Gruppen.
. Kilcke auf eln Feld flr die Stelle.

kar

Eine Segmentliste sagt nur, dass du mit jedem Match ein Segment teilst, nicht, ob die Matches untereinander verwandt sind. Zwei Segmente an derselben Stelle
konnen auf verschiedenen Kopien deines Chromosoms liegen, eines vom Vater, eines von der Mutter. Erst wenn bekannt ist, dass beide auf derselben Kopie liegen,
teilen die zwei Matches das Stilck sehr wahrscheinlich auch miteinander. Die Seite kommt am sichersten aus der Segmentliste eines getesteten Elternteils. Ist nur
ein Elternteil getestet, gilt ein Match ab 20 cM, das diesem Elternteil ganz fehlt, als Match der anderen Seite. Haufungen bleiben auBen vor, weil ein alter, weit
verbreiteter Abschnitt dort alle verbinden wiirde. Die Gruppen sind Kandidaten. Den Beleg liefert erst die Triangulation und ein Stammbaum.

Abbildung 7.8: Die Matrix ,Wer mit wem an derselben Stelle liegt*.

Als PDF sichern ... speichert die ganze Seite als PDF: Einstellungen, Zusammenfassung,
Karte, jede Gruppe mit Mitgliedern, ihren Segmenten an den Stellen der Gruppe und den
Stammbaum-Angaben, dazu die vollstindige Matrix auf einer eigenen Seite (bis 500 Matches).
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Die Gruppen sind Kandidaten. Den Beleg liefern erst die Triangulation und ein Stamm-
baum.
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Kapitel 8

Familie und Stammbaum

8.1 Personen

Das Fenster Personen (Symbolleiste oder Familie > Personen, [ ¢ 3¢P]) listet links alle Personenord-
ner. Rechts stehen die Karten der gewahlten Person.

A Personen oK

Anna Beispiel
Anna Belsplel .
=3 Profil
Paul Beispiel
Paul Belsplel - Vater von Anna Name Paul Beispiel
Geschlecht ménnlich <
Beziehung Vater von Anna
Geburtsjahr 1958

Notizen

(' Stammbaum (GEDCOM/Gramps)
& Paul Beispiel (1958-) Werkniipfung lésen
Y-Linie: 5 weitere Tréiger im Stammbaum, iiltester bekannter Vorfahr Wilhelm Beispiel (1893-1971)
Mbglicherwelse lebend (ab 1830 geboren, keln Sterbedatum) und damit als Tester geelgnet: Dleter Belsplel (1955-), Jonas Belsplel (1985-)
mDNA-Linie: 3 weitere Triger im Stammbaum, slteste bekannte Vorfahrin Bertha Platzhalter (1905-1990)

B Stammban

uswerten

Abbildung 8.1: Das Fenster ,,Personen® mit Paul Beispiel, verkniipft mit dem Stammbaum.

Profil Name, Geschlecht, Beziehung (z. B. ,Vater von Anna®), Geburtsjahr und Notizen. Alles
wird sofort gespeichert. Das Geschlecht steuert Testvorschlage und X-Auswertungen. Ist
es offen und hat die Person eine Y-DNA- oder Y-STR-Datei, tragt Clavis mannlich ein.

Stammbaum (GEDCOM/Gramps)
Stammbaum laden und die Person mit ihrem Eintrag verkniipfen (siehe unten).

Welche Familienlinien sind getestet?
ein kleiner Stammbaum {iiber drei Generationen: Y (blau) folgt nur der Linie Vater -
Vater des Vaters, mt (rosa) nur der reinen Mutterlinie, autosomale DNA (griiner Rah-
men) erfasst alle Vorfahren, mit jeder Generation weniger. Siehe unten.

Wer sollte als Nachstes testen?
Vorschlidge nach vorhandenen Tests und Geschlecht, etwa ein Y-Test fiir einen Mann der
Vaterlinie oder einen Bruder der Mutter.

Stammbaum & DNA
Abgleich zwischen Stammbaum und gemessener DNA (siehe unten).

Familienbericht (PDF)
siehe Abschnitt 8.6.
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8.1.1 Welche Familienlinien sind getestet?

Das Schaubild zeigt die getestete Person, Vater und Mutter und die vier Grofeltern (GroRvater
(v), GroBmutter (v), GroBvater (m), GroRmutter (m); v = viterlich, m = miitterlich). Jeder Kasten
tragt die Kennzeichen der Tests, die diese Linie abdecken: ,Y*, ,mt“ und ,,at“ (autosomal). Ein
blaues Siegel markiert eine direkt getestete Person.

Enthilt der Datenordner mehr als eine Person, steht iiber dem Schaubild ein Umschalter:

Nur eigene Tests
nur die Dateien der gewahlten Person: ihr Y-Test deckt die Linie des Vaters und des
Groldvaters (v) ab, ihr mtDNA-Test die der Mutter und der Grofdmutter (m).

Kombinierte Familie

(Vorgabe) zusitzlich die Tests von Verwandten im selben Datenordner. Clavis erken-
nt Vater, Mutter und Grofeltern unter den anderen Personen am Stammbaum (wenn
beide Personen verkniipft sind), am Feld Beziehung im Profil, an der FamilyTreeDNA-
Match-Liste der gewidhlten Person oder an einem Ordnernamen wie ,vater” oder ,mut-
ter”. Im Feld Beziehung des Verwandten geniigt ,,Vater; nennt es einen Namen (,Vater
von Anna“), muss es die gewéhlte Person sein. Steht bei der gewihlten Person , Tochter
von Paul® gilt Paul als Vater, sofern in seinem Profil das Geschlecht angegeben ist (bei
einem Mann geniigt auch ein Y-Test). Die Worter werden auch englisch, franzésisch und
niederldandisch verstanden (etwa ,father®, ,,pére®, ,vader®). Aus der Match-Liste zéhlt die
Spalte , Linked Relationship® mit ihrer Richtung: ,Father“ macht den Match zum Vater,
»Son” oder ,Daughter” nie zu einem Vorfahren. Eine Eltern-Kind-Spanne ohne Richtung
reicht nur, wenn die Geburtsjahre nicht dagegen sprechen und das Geschlecht des Ver-
wandten bekannt ist.

Ist der Vater erkannt, erhélt sein Kasten das Siegel, seinen Namen und seine Tests. Sein mtDNA-
Test deckt seine Mutter ab: Die GroRmutter (v) bekommt ,,mt“ mit dem Zusatz ,mt tiber” und
seinem Namen. Ohne erkannte Mutter tragt die GroBmutter (m) ,mt iiber” mit dem Namen
der getesteten Person, wenn diese selbst einen mtDNA-Test hat. Unter dem Schaubild steht
fiir jeden erkannten Verwandten eine Zeile mit Name, Rolle, seinen Tests und welche Linie er
abdeckt. Match-Listen zahlen dabei nicht als Test: Hat ein erkannter Verwandter keine eigenen
Tests im Ordner, lautet seine Zeile ,keine eigenen DNA-Tests im Ordner (Match-Listen zédhlen
nicht) - deckt noch keine Linie ab“. Die Wahl des Umschalters wird nicht gespeichert.

“ Welche Familienlinien sind getestet?

Kombinierte Familie Nur eigene Tests

GroBvater (v)

Va.h?r L GroBmutter (v)
Hors mt Uber Horst

. Y ot .

Erik @ -

getestete Ferson
G GroBvater (m)

Mutter
t

GroBmutter (m)
mt Uber Erlk
-

Abbildung 8.2: ,Kombinierte Familie“: Der getestete Vater deckt mit seinem Y-Test die Vaterlinie und mit seinem
mtDNA-Test die Linie seiner Mutter ab.
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8.2 Stammbaum laden und verkniipfen

Stammbaum importieren (GEDCOM, Gramps) ... 1adt einen Stammbaum im Format GEDCOM 5.5
oder Gramps-XML. Clavis liest Personen, Geschlecht, Geburts- und Sterbejahr und die Eltern-
Kind-Beziehungen und legt eine private Kopie an; es gibt einen Stammbaum je Datenordner.
Anderen Stammbaum laden ... ersetzt ihn.

Im Feld Personim Stammbaum suchen ... suchst du die Person und klickst den Treffer an. Leere
Profilfelder (Name, Geschlecht, Geburtsjahr) werden aus dem Stammbaum itibernommen.
Verkniipfung l6sen hebt die Verkniipfung auf. Danach nennt die Karte die weiteren Trager der
Y-Linie (bei Mannern) und der mtDNA-Linie mit dem &ltesten bekannten Vorfahren und listet
Verwandte, die moglicherweise noch leben (ab 1930 geboren, kein Sterbedatum) und damit
als Tester in Frage kommen.

8.3 Stammbaum e DNA

Sind mindestens zwei Personen verkniipft, vergleicht Abgleichen fiir jedes Paar die Ver-
wandtschaft laut Stammbaum mit den gemessenen cM aus ihren autosomalen Rohdaten.
Die Erwartungswerte stammen aus dem Shared cM Project 4.0. Das Urteil lautet ,,Passt zum
Stammbaum.”, ,\Weniger als erwartet - Stammbaum priifen.“ oder ,Mehr als erwartet - engere
oder doppelte Verwandtschaft?“. Ohne Rohdaten bleibt der gemessene Wert leer.
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o000
A Personen

Anna Beispiel
Anna Belsplel

Paul Beispiel
Paul Belsplel - Vater von Anna

BT LS GeE verstindiiche Zusammentassung onne Rondaten

Personen

Beziehung

Geburtsjahr 1988

Notizen

g} Stammbaum (GEDCOM/Gramps)
¢« Anna Beispiel (1988-) Verkniipfung 6sen
mIDNA-Linie: § weitere Triger im Stammbaum, élteste bekannte Vorfahrin Klara Notiz (1903-1988)

Mbglicherwelse lebend (ab 1930 geboren, keln Sterbedatum) und damit als Tester geelgnet: Marta Muster {1960-), Jurgen Muster (1357~)

B Stammbaum auswerten

Stammbaum mit 32 Personen geladen.  Anderen Stammbaum laden ...

o

%* Welche Familienlinien sind getestet?

Kombinierte Familie Nur eigene Tests

GroBvater (v)

Vater
Paul Belsple! GroBmutter (v)
Anna Beispiel @&
getestete Person
GroBvater (m)
Mutter
GroBmutter (m)
eine elgenen DNA-Tests Im Ordner (Match-Listen zahien nicht) - deckt nach keine Linle ab
olgt der reinen Mutterlinie: Der MIDNA-Test des Vaters deckt dessen Mutter (GroBmutter v) ab.

Wer sollte als Nachstes testen?

(3 Einen autosomalen Test (z. B. MyHeritage, FTDNA Family Finder, AncestryDNA) machen - er findet Verwandte {ber alle Linien.

@ Frauen haben kein Y-Chromosem: Den Vater, einen Bruder oder einen Onkel va fur einen Y-Test
(@ Einen mtDNA-Test (mtFull Sequence) machen - er beschreibt die rein miitterliche Linie.

@ Eltern oder GroBeitern testen lassen, solange es maglich ist: Ihre DNA reicht eine Generation weiter zuriick und hilft, Treffer der
richtigen Familienseite zuzuordnen.

[/] Stammbaum ¢ DNA

Vergleicht fiir alle verkniipften Persanen die Verwandtschaft laut Stammbaum mit den gemessenen geteilten cM. Erwartungswerte:
Shared cM Project 4.0 (Blaine Bettinger), gerundet. Ein Wert auBerhalb des Bereichs deutet auf einen Fehler im Stammbaum oder
eine unbekannte Abstammung hin - oder auf eine zweite Verwandtschaft.

Abgleichen

Anna Beispiel & Paul Beispiel ElternfKind  2.485 cM (

zum weltergeben an die Familie

Abbildung 8.3: Anna Beispiel mit ,Stammbaum & DNA“: Anna und Paul sind laut Stammbaum Eltern und Kind.

8.4 Stammbaum auswerten

Familie > Stammbaum auswerten ([ 1 ®%T)) wertet den Stammbaum aus Sicht einer verkniipften
Person aus, iiber 6 bis 12 Generationen:

+ Wie vollstandig ist der Stammbaum? - je Generation die moglichen und bekannten Vor-
fahren, der Anteil, verschiedene Personen, Ahnenschwund und wie viele X-Wege bekan-
nt sind. Autosomale DNA reicht in der Praxis etwa fiinf bis sieben Generationen zuriick;
dort lohnt es sich, Liicken zu schliefRen.

« Ahnenschwund - Vorfahren, die mehrfach vorkommen, mit ihren Ahnennummern.

+ Von wem das X-Chromosom stammen kann - die bekannten Vorfahren bis zur 6. Genera-
tion, von denen X-DNA stammen kann. Ein Mann hat sein X nur von der Mutter.

Ist kein Stammbaum geladen oder keine Person verkniipft, erkldrt ein Hinweis, was fehlt, und

fiihrt ins Fenster Personen.
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Anna Beispiel (1988-)
Generationen 10 s

Wie vollstiindig ist der Stammbaum?

Generation  Moglien  Bekannt  Antell Verschiedene  Ahnenschwund  X-Weg bekannt
1 2 2 100% 2 - 2f2
2 a4 4 100% 4 - 3/3
3 8 8 100% 8 - 5/56
4 16 2 12 % 2 - 1/8

Generation 1sind die Eltern, 2 die GroBeltern, und so fort. Die Zahl der maglichen Vorfahren verdoppelt sich mit jeder Generation. Wo Verfahren fehlen, kann ein Match aus dieser Linie
nicht iber den Stammbaum erklart werden, auch wenn die DNA ihn zeigt. Autosomale DNA reicht in der Praxis etwa finf bis sieben Generationen zuriick; dort lohnt es sich am meisten,

Liicken zu schlieBen.

Ahnenschwund

In den ausgewerteten Generationen steht kein Vorfahre mehrfach im Stammbaum. Das heiBt nur, dass der Stammbaum keinen zeigt; in Licken kann sich Ahnenschwund verbergen.

'Von wem das X-Chromosom stammen kann

Ahnennummer  Generation  Vorfahre

2 1 Paul Beispiel (1958-)

3 1 Marta Muster (1960-)

5 2 Emma Probe (1933-2015)

6 2 Otto Muster (1928-1999)

7 2 Lina Vorlage (1931-2012)

10 3 Hermann Probe (1901-1968)
n 3 Bertha Platzhalter (1905-1990)
13 3 Minna Skizze (1900-1977)

14 3 Ernst Vorlage (1898-1975)

156 3 Klara Notiz (1903-1988)

n 4 Auguste Reinschrift (1876-1951)

Ein Mann hat sein X-Chromosom nur von der Mutter, eine Frau je eines ven Mutter und Vater. Deshalb folgen auf dem Weg des X nie zwei Manner aufeinander, und viele Linien scheiden
als Quelle eines X-Segments aus. Die Liste zeigt die bekannten Vorfahren bis zur sechsten Generation, die in Frage kommen. Ein X-Match kann nur iiber einen von ihnen laufen; ob ein

kurzes X-Segment echt ist, ist eine andere Frage.

Abbildung 8.4: Stammbaum auswerten fiir Anna Beispiel.

8.5 Die Chromosomen-Karte

Jeder Mensch hat jedes Chromosom zweimal: eine Kopie vom Vater, eine von der Mutter.

Die Chromosomen-Karte (Familie » Chromosomen-Karte,
welchem Vorfahren stammt - eine Karte je Person.
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[ XY} Chromosomen-Karte @
Chromosomen-Karte Person Anna Beispiel (<] @ Segmentliste importieren .. () Exportieren @ @  SchlieBen
Ordhne ger und eine miitterliche Kopie — mit der Zeit entsteht so eine Karte, welcher Abschnitt von welchem Vortahren stammt. Segmentiisten lassen sich
Vorfahren
@ Hermann Probe (1901-1968) & Bertha Platzhalter (1905-1990) vateriicr e Lt 2

247 cM 0cM
1
2
3
Viterlich 2]
C—
a
5
Segmente (18)
(BT
Match Chr.. ~ Start Ende cM Vorfahre ]
Jonas Beispiel 4 20.361.669 £8.199.352 40,2 Hermann Prob... 2
Malte Beispiel 4 30.503.099 52.291.659 231 Hermann Prob...
-
Jost Fernverwa... 6 45.589.255 57.958.844 135 Hermann Prob... 8
Jonas Beispiel 6 46.710.609 78.039.756 34,3 Hermann Prob...
Sénke Fernver.. 6 62.062.544 80.738.427 20,4 Hermann Prob... G
Clara Probe 8 59.502.613 87.274.642 30,8 Hermann Prob... 0
Sonke Fernver... 8 77.077.077 90.110.530 14,5 Hermann Prob...
o —
Henrik Probe kil 40.779.614 58.675.891 20,6 Hermann Prob... 1
Jonas Beispiel Ll 54.268.237 68.955.371 16,8 Hermann Prob...
Clara Probe il 60.202.495 101.561.598 47,4 Hermann Prob... B
Henrik Probe il 68.324.459 92.689.348 27,9 Hermann Prob... 1
Lars Platzhalter 11 72.405.470 88.092.564 17,9 Hermann Prob...
Dérte Fernverw... 18 7.694.560 26.497.706 28,1 Hermann Prob... 14
Henrik Probe 18 21.607.383 39.282.405 26,5 Hermann Prob...
Clara Probe 20 31.484.284 56.794.944 43,4 Hermann Prob... g2
Jonas Beispiel 20 41.453.435 49.400.709 13,7 Hermann Prob... .
Clara Probe 21 14.597.561 37.932.158 30,1 Hermann Prob...
Momme Fernve... 21 18.391.101 27.601.660 1,9 Hermann Prob... 17
[ —]
18
19
e
20
E—

Abbildung 8.5: Annas Chromosomen-Karte mit den Segmenten der Gruppe 1 unter dem Vorfahrenpaar Her-
mann Probe & Bertha Platzhalter.

8.5.1 Aufbau

Links stehen die Vorfahren mit Farbe und Seite und darunter die Tabelle der Segmente (Match,
Chromosom, Start, Ende, cM, Vorfahr). Rechts zeigt die Karte die Chromosomen 1-22 und X
mit drei Spuren: oben die vaterliche Kopie, in der Mitte die miitterliche, unten Segmente ohne
bekannte Seite. Die Farbe richtet sich nach dem Vorfahren; nicht zugeordnete Segmente sind
grau. Mit geladenen Chromosomenbanden ist das Zentromer rot markiert. Oben stehen die
bemalten cM je Seite.

8.5.2 Schritt fiir Schritt

1. Segmente holen: Segmentliste importieren ... liest Segment-Exporte von Fami-
lyTreeDNA (Chromosomen-Browser), MyHeritage, GEDmatch und 23andMe; dop-
pelte werden iibersprungen. Komma, Semikolon und Tabulator als Trennzeichen
werden erkannt, ebenso die Zeichensiatze UTF-8, UTF-16 und Latin-1 - auch eine
Tabelle aus einer deutschen Tabellenkalkulation ldsst sich also einlesen. Weitere
Quellen: In Chromosomen-Karte iibernehmen beim Phasing (Abschnitt 6.3) und In die
Chromosomen-Karte eintragen bei den Segmentgruppen (Abschnitt 7.3.2).

2. Vorfahren anlegen: Name (Person oder Paar), Seite wahlen, Hinzufiigen. Jeder Vor-
fahr bekommt eine eigene Farbe.

3. Zuordnen: Zeilen in der Tabelle wihlen (38 oder t fiir mehrere), dann beim Vor-
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fahren Auswahl zuordnen. Zuordnung lésen und Entfernen wirken auf die Auswahl.

4. Suchen: Das Suchfeld filtert nach Match oder Vorfahr und hebt die Treffer in der Karte
hervor.

Ein Klick auf eine Stelle der Karte zeigt, welche Segmente dort liegen, mit In Tabelle markieren
und VergroBern. Ein Klick auf die Chromosomennummer vergrof3ert das Chromosom: Jedes
Segment wird ein eigener beschrifteter Balken, Uberlappungen stehen untereinander, mit Mb-
Skala, Banden und Zoom-Regler. Alle Chromosomen fiihrt zuriick.

ece Chromosomen-Karte @
Chromosomen-Karte Person Anna Beispiel (2] @ Segmentliste importieren .. (1 Exportieren @ (@  SchiieBen
und eine mutterliche Kopie — mit der Zeit entsteht so eine Karte, welcher Abschnitt von welchem Vorfahren stammt. Segmentlisten lassen sich
Vorfahren
< Alle Chromosomen  Chromosom 11 Q Q 1%
@ Hermann Probe (1901-1968) & Bertha Platzhalter (1905-1990) vaterich )
) T . . ' ' '
Mo 25 50 75 00
Banden EE - . I B .-
eich @ [Horvi probe 28 ]
Matteriich
Seite offen

Segmente (18)

Match Chr... ~ Start Ende cM Vorfahre

Jonas Beispiel 4 20.361.669 58.199.352 40,2 Hermann Prob...

Malte Beispiel 4 30.503.009 52.291.659 23,1 Hermann Prob...

Jost Fernverwa... 6 45.589.255 57.958.844 135 Hermann Prob...

Jonas Beispiel 6 46.710.609 78.039.756 34,3 Hermann Prob...

Sonke Fernver... 6 62.062.544 80.738.427 20,4 Hermann Prob...

Clara Probe 8 59.502.613 87.274.642 30,8 Hermann Prob...

Sénke Fernver.. 8 77.077.077 90.110.530 14,5 Hermann Prob...

Henrik Probe " 40.779.614 58.675.891 20,6 Hermann Prob...

Jonas Beispiel n 54.258.237 68.955.371 16,8 Hermann Prob...

Clara Probe n 60.202.495 101.561.598 47,4 Hermann Prob...

Henrik Probe n 68.324.459 92.689.348 27,9 Hermann Prob...

Lars Platzhalter " 72.405.470 88.092.564 17,9 Hermann Prob...

Dorte Fernverw... 18 7.694.560 26.497.706 28,1 Hermann Prob...

Henrik Probe 18 21.607.383 39.282.405 26,5 Hermann Prob...

Clara Probe 20 31.484.284 56.794.944 43,4 Hermann Prob...

Jonas Beispiel 20 41.453.435 49.400.709 137 Hermann Prob...

Clara Probe 21 14.597.561 37.932.158 30,1 Hermann Prob...

Momme Fernve... 21 18.391.101 27.601.660 19 Hermann Prob...

Jeder Balken st ein Segment; Unerlappende Segmente stehen unierelnander, Kilck auf einen Balken markiert |nn In der Tabelle

Abbildung 8.6: Chromosom 11 vergroRert.

8.5.3 Exportieren

Das Menii Exportieren bietet:

+ Segmenttabelle (CSV) ... - alle Segmente mit Match, Chromosom, Start, Ende, cM, SNPs,
Seite, Vorfahr und Quelle;

« Fiir DNA Painter exportieren ... - das eigene CSV-Format von DNA Painter, mit den Vor-
fahren als Gruppen und ihren Farben; dort iiber ,Import* als eigene CSV-Datei einlesen;

+ Ganze Karte als Bild (PNG) ... und Ganze Karte als PDF ... — hell auf Weil3, mit Titel und
Legende der Vorfahren; in der vergroerten Ansicht zusétzlich das einzelne Chromosom
als PNG oder PDF.

Die Koordinaten miissen GRCh37 sein, wie bei FamilyTreeDNA; die Karte rechnet nicht um.
Die Tabelle zeigt die cM aus der importierten Datei, die Summen berechnet Clavis selbst.
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Die Karten liegen nur auf diesem Mac.

8.6 Der Familienbericht

Familienbericht (PDF) (im Fenster Personen, in Ablage, im Menii Daten oder unter ,Was kann
ich als Nichstes tun?“) erstellt einen verstindlichen A4-Bericht liber eine Person, ohne Roh-
daten - zum Weitergeben an die Familie. Er enthalt die vorhandenen Tests, die mtDNA- und
Y-Haplogruppe mit Bedeutung, die Verwandtschaft mit den anderen Personen im Datenord-
ner (aus den autosomalen Rohdaten), Testvorschlige, einen Hintergrund ,,einfach erklart* und
einen Datenschutzhinweis.
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Kapitel 9

Forschungswerkzeuge

9.1 Das Forschungsprotokoll

Familie > Forschungsprotokoll ( t $¢J]) halt fest, welcher Frage du nachgehst und wie weit du bist.
Es hat zwei Teile.

Hypothesen: Je Hypothese die Felder Die Frage, so genau wie moglich, Daten: Anbieter, Datum des
Abrufs, gemessene Werte, Hypothese, Was dafiir spricht, Was dagegen spricht, Nachster Schritt
und Stand (offen, Hinweis, begriindete Vermutung, gestiitzt, belegt, verworfen) mit Datum.
Verworfene Hypothesen gehdren ebenso hinein wie bestitigte.

Hypothesen Segment-Priifblatter 0 Matches von Hand + MNeue Hypothese & PDF-Bericht ... T Léschen
Wohin gehart Rike Entwurf (120 cM, Die Frage, so genau wie maglich
ohne Seite des Anbieters)? Wohin gehért Rike Entwurf (120 cM, ohne Seite des Anbieters)?

offen

Daten: Anbieter, Datum des Abrufs, gemessene Werte

FamilyTreeDNA Family Finder, Abruf 10.10.2026: Rike Entwurf 120 cM, léngster Block 30,5 cM, 5 Segmente.
In Pauls Liste fehlt sie.

Hypothese
Rike ist mit Anna (ber die Mutterseite verwandt, etwa als Cousine 2. Grades.

Was dafiir spricht
Sie fehlt in der Match-Liste des Vaters; 120 cM liegen in der Spanne fiir Cousins 2. Grades.

Was dagegen spricht
Sie steht nicht im Stammbaum; ohne Vergleich mit einer Verwandten der Mutter bleibt die Seite offen.

Nachster Schritt
Rike nach ihrem Stammbaum fragen; Segmente mit Mira Muster vergleichen.

Stand offen $ | stand vom 10. Oktober 2026

Kandidaten vergleichen

+ Kandidat hinzufiigen

Das Protokoll llegt nur auf diesem Mac. Fir Matches emprehien sich Klrzel statt Namen, vor allem wenn du einen Berlcht weltergibst.

Abbildung 9.1: Eine Hypothese im Forschungsprotokoll.

Unter Kandidaten vergleichen trigst du fiir jeden Kandidaten ein, in welcher Verwandtschaft
die Matches zu ihm stiinden. Clavis priift jeden Wert gegen die beobachtete Spanne des Shared
cM Project und zeigt je Kandidat, wie viele Werte in der Spanne liegen; ab zwei Kandidaten folgt
eine grobe Gewichtung als Prozentbalken. Die Gewichtung erscheint nur, wenn alle Kandidat-
en auf denselben Matches beruhen: Trage bei jedem Kandidaten dieselben Matches (gleiches
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Kiirzel im Feld Match (Kiirzel)) mit ihren cM ein, jeweils mit der Verwandtschaft, die bei diesem
Kandidaten gélte; sonst erklirt ein Hinweis, was fehlt. Ein Wert von 0 cM oder unter 7 cM z&hlt
als ,nicht nachweisbar®, nicht als genauer Wert: Er spricht gegen eine nahe Verwandtschaft,
schlieflt eine entfernte aber nicht aus. Eine Spanne ist keine Ausschlussgrenze; die Gewich-
tung ist kein Beweis, und fehlt der richtige Kandidat, sagt sie nichts.

Segment-Priifblatter: Ein Priifblatt halt fiir ein einzelnes Segment fest, worauf der Befund
beruht: Match, Datenstand, Referenz, Lage, Grolle, Verfahren, Seite, Triangulation, Hau-
fung, genealogischer Weg, andere Erkldarung und Stand. Priifblitter lassen sich aus den
iiberlappenden Segmenten und den Segmentgruppen vorausgefiillt anlegen.

Hypothesen Segment-Priifblatter 49 Matches von Hand + Neues Priifblatt PDF-Bericht ... T Léschen
Clara Probe, Jonas Beispiel, Henrik Ein Priifblatt hilt fir ein einzelnes Segment r Befund beruht g ist die Unterscheidung bei der Seite:
Probe, Malte Beispiel, Sénke Fernve... Dass ein Segmen nem on der anderen Seite stammt, dass

Hinwels es falsch ist oder dass es nur un
Match

Clara Probe, Jonas Beispiel, Henrik Probe, Malte Beispiel, Sonke Fernverwandt, Darte Fernverwandt, Lars Plat:

Datenstand

Referenz

Lage
Chr 4, 30,5 - 52,3 Mb; Chr 6, 46,7 - 58,0 Mb; Chr 6, 62,1 - 78,0 Mb; Chr 8, 77,1 - 87,3 Mb; Chr 11, 54,3 - 587

GroBe

Verfahren

FamilyTreeDNA, = 10 cM

Seite

vaterliche Kopie

Triangulation

Hiufung

Genealogischer Weg

Andere Erklarung

Stand  Hinweis 2| stand vom 10, Okto

Das Protokoll llegt nur auf dlesem Mac. Flir Matches empfehlen sich Kiirze

Abbildung 9.2: Ein neues Segment-Priifblatt mit seinen Feldern.

PDF-Bericht ... speichert die gewdhlte Hypothese oder das gewihlte Priifblatt als PDF. Fiir
Matches empfehlen sich Kiirzel statt Namen, vor allem wenn du einen Bericht weitergibst.

9.2 Matches von Hand

Manche Anbieter geben ihre Match-Liste nicht mehr als Datei heraus. In Matches von Hand
(Familie oder im Forschungsprotokoll) tragst du die wichtigen Matches selbst ein: Kiirzel, Per-
son, Anbieter, geteilte cM, langstes Segment, Abrufdatum, Seite, Gruppe und Notizen. Das Pro-
gramm nennt dazu die Verwandtschaften, deren Spanne zum Wert passt.
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+ Match hinzufligen [ Léschen 2 Matches erfasst

B Aus der Zwischenablage einfligen

Match (Kirzel) Person Anbieter Geteilte cM Langstes Segm... Gruppe Abgerufen am
K. M. Anna Beispiel MyHeritage 214 48,6 Linie Muster 10.10.2026
H. B. Anna Beispiel MyHeritage 96 31,2 Linie Probe 10.10.2026
K. M. Anna Beispiel Anbieter MyHeritage o
214 48,5 10.10.2026 Seite  nicht zugeordnet < Linie Muster

Magliche Verwandtschaften nach dem Shared cM Project

Cousins 1. Grades, zweimal versetzt - Cousins 2. Grades - Cousins 2. Grades, einmal versetzt - Halb- Cousins 2. Grades - Cousins 3. Grades - Cousins 1. Grades, einmal
versetzt

Meine Notizen

Match aus der Liste bei MyHeritage; Stammbaum zeigt Muster aus Dorf A. Angeschrieben am 10.10.2026.

Das Protokall llegt nur auf diesem Mac. FUr Matches empfehien sich Kirzel statt Namen, vor allem wenn du einen Bericht welterglbst.

Abbildung 9.3: Matches von Hand mit zwei Eintragen; der Match ,,K. M.“ ist gewahlt.

Aus der Zwischenablage einfiigen iibernimmt Matches aus einer kopierten Match-Seite: im
Browser die Seite der DNA-Matches bei MyHeritage oder Ancestry 6ffnen, alles auswahlen
(3¥A) und kopieren (8C), im Feld Person (wessen Matches) eintragen, wessen Matches es sind,
und den Knopf klicken. Gelesen werden Name, cM und die Schitzung des Anbieters, bei
MyHeritage auch Segmente und ldngstes Segment. Vorhandene Eintrdge werden aktualisiert,
nicht verdoppelt. Fiir weitere Seiten der Liste wiederholst du den Vorgang. Clavis greift nicht
auf dein Konto zu.

9.3 Geteilte cM nachschlagen

Vergleichen > Geteilte cM nachschlagen ([ 138L)): Gib die geteilte DNA in cM ein (1 bis 8000), und
Clavis listet alle Verwandtschaften, deren beobachtete Spanne nach dem Shared cM Project 4.0
den Wert einschlief3t, die mit dem néchstliegenden Durchschnitt zuerst.
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85 cM

7 Verwandtschaften, deren beobachtete Spanne diesen Wert einschlieBt. Zuerst die mit dem
nachstliegenden Durchschnitt:

Verwandtschaft Durchschnltt Beobachtete Spanne
Cousins 3. Grades 73 cM 0-234cM

Halb- Cousins 2. Grades 117 cM 9-397cM
Cousins 3. Grades, einmal versetzt 48 cM 0-192cM
Cousins 2. Grades, einmal versetzt 122 cM 14 - 353 cM
Cousins 4. Grades 35cM 0-139cM
Cousins 1. Grades, zweimal versetzt 221 cM 33-471cM
Cousins 2. Grades 229 cM 41-592cM

Die Werte stammen aus dem Shared cM Project 4.0. Die Spannen sind beobachtete
Bereiche und keine Ausschlussgrenzen: Ein Wert knapp auBerhalb schlieBt eine
Verwandtschaft nicht aus. Die Reihenfolge ist keine Wahrscheinlichkeit, und die
Tabelle enthilt nicht jede denkbare Verwandtschaft. Unter etwa 40 cM sagt die
Menge fast nichts mehr liber den Grad, und bei Endogamie fallen die Werte hiher
aus.

Abbildung 9.4: Geteilte cM nachschlagen fiir 85 cM.

Die Spannen sind beobachtete Bereiche, keine Ausschlussgrenzen. Die Reihenfolge ist keine
Wahrscheinlichkeit; unter etwa 40 cM sagt die Menge fast nichts mehr tiber den Grad, und bei
Endogamie fallen die Werte hoher aus.

9.4 Marker in allen Dateien suchen

Daten> Marker suchen () durchsucht alle Dateien nach einer rs-Nummer, einem SNP-Namen
(z. B. M267), einem DYS-Marker, einer mtDNA-Mutation (z. B. 16519C) oder einer Position. Die
Treffer zeigen Person, Datei, Marker, Chromosom, Position und Wert; Datei 6ffnen wahlt die
Datei im Hauptfenster aus. Unter der Tabelle stehen die Zahl der Treffer und der Suchbegriff,
zu dem sie gehoren.
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Q Suche in allen Dateien oK
M304 Suchen
Index: 13 Datelen - 3.327.351 Eintrage Index aktualisieren Index léschen
Person Datei Marker Chromeosom Pesitien Wert
erik B12345_BigY_Name..  M384 Y 20.587.967 A->C
erik SNP_Results_B1234..  M384 Y = +
horst SNP_Results_IN1234...  M384 Y - +

wr lokal (Application Support) und wird bel Anderungen an den Datelen automatisch erginzt. Er enthalt Marker und Genotypen - benandie Inn wie die

Abbildung 9.5: Die Suche nach dem Y-SNP M304 findet ihn in drei Dateien.

Gesucht wird in einem lokalen Index, der beim Offnen des Fensters um neue oder geén-
derte Dateien erganzt wird (Index aktualisieren, Index l6schen). Er umfasst Chip-Rohdaten,
Y-Varianten (CSV und Y-VCF), Y-STR und mtDNA-FASTA, aber keine Genom-VCF, Match- und
Segmentlisten, BED oder BAM. Suchst du, wihrend der Index noch aufgebaut wird, zeigt das
Fenster ,Der Suchindex wird gerade aufgebaut. Die Suche nach ,,...“ startet, sobald er fertig
ist.“ und sucht danach von selbst. Der Index enthilt Marker und Genotypen - behandle ihn
wie die Rohdaten selbst.
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Daten, Datenschutz und Einstellungen

10.1 Referenzdaten

Clavis bringt die wichtigsten Referenzdaten mit (PhyloTree Build 17 mit rCRS fiir mtDNA, ein Y-
Grundbaum mit etwa 95 groen Asten, Chromosomenlidngen). Weitere 6ffentliche Daten 1ddst
du im Fenster Referenzdaten (Daten > Referenzdaten). Dabei werden keine DNA-Daten gesendet.
Jede Zeile hat einen Ladeknopf, Dateiimportieren ... fiir eine selbst beschaffte Datei, nach dem
Laden Aktualisieren und Entfernen. Ist eine Datei alt, empfiehlt Clavis das Neuladen.

eoe Referenzdaten @

¢® Referenzdaten [ ok |

Clavis bringt die wichtigsten Referenzdaten mit. Optional kannst du affentliche Zusatzdaten laden — dabei werden keine DNA-Daten gesendet

& Eingebaut
© PhyloTree Build 17 + rCRS (MtDNA)

@ Y-Grundbaum (= 95 groB

YFull-Y-Stammbaum (detailliert)

@ YFull-8aum vom 6.10.2026 nstalllert Aktualisiersn  Entfernen

> Liftover (GRCh37 < GRCh38)

csc-Chaln-Datelen rechnen Positionen zwischen den Referenzgenomen um. Clavis nutzt sie beim Verglelch von Datelen mit unterschiediichem Referenzgenom und zeigt in der Detall
ansicht dle Position Im jewells anderen Genom.

GRCN37 (hg19) » GRCh38 (hg38) ® inswllert  Entfernen

GRCN38 (hg38) - GRCh37 (hg19) © inswllert  Entfernen

== Genetische Karte (fiir genauere cM)

Reko eagle berelistellt (= 24 MB). Mit Ihr werden cM aus der tatsichlichen Rekombinationsrate berechnet statt mit einem Durchschnittswert
o C

@ installert | Entfernen

Y-SNP-Positionen (YBrowse)

Flr ¥ aus Chip-Daten braucht Clavis eine Liste, weiche Positlon zu welchem Y-SNP gehtrt. Sle kommt von YBrowse (Thomas Krahn, CC-8Y-5A, 3,8 MB). Es werden keine DNA-Daten
versendet.

@ installert | Entfernen

== Genetische Karte fiir GRCh38

Dieselbe HapMap-Ii-Karte, von Beagle auf GRCh3& Gberiragen. Damit rechnen Verglelche von Genom-VCFs In GRCh38 genaue M statt elnes Durchsehnitisfakiors.

HapMap Il - GRCh38 47 MB 9 geladen a 26  Aktualisieren  Entfernen

i Ch banden und Z e

Bandennamen (2. B. 12021.31) und dle Lage der Zentromere (UCSG). RUNG um as Zentromer sind Segmente unzuverlassi - dle Karte und dle Segm

UCSC cytoBand - GRCh37 (hg19) 7k © geladena 26 Aktualisieren  Entfernen
UCSC cytoBand - GRCh38 (hg38) 12xs © geladen am 2492026 Aktualisieren  Entfernen

%) FamilyTreeDNA-Stammb&ume

Zweltmelnung neben YFull bzw. PhyloTree: FTDNAS attenticher Y-Baum und der miDNA-,Mitotree* - mit Zahi der Tester Je Ast, Inren Her men.
Y-Baum (FTDNA) © geladen am 24.92026 | Aktualisieren  Entfernen
mtDNA-Baum (FTDNA Mitotree) 4 ME © geladen am 24.9.2026  Aktualisieren  Entfernen
il Alte DNA (Ausgrabungen)

Anclent DNA Resource, Reich-Labor, Harvard): Fundort, Alter, Y- und mt-Haplogruppe. Clavls zelgt damit, weiche Menschen der Vorzelt

Katalog aller verottentlichie enome (Aller
aut gelner vateriichen bzw. mitteriichen Linle lagen

Abbildung 10.1: Das Fenster ,,Referenzdaten®.
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Datensatz Wofiir Grofle
YFull-Y-Stammbaum genauer Y-Endast, Altersangaben % 15MB
Liftover GRCh37 & GRCh38 Vergleiche iiber Referenzgenome, Po- je Richtung
sitionsangaben
Genetische Karte (GRCh37, genauecM bei Vergleich, Phasing, ho- 24 /47 MB
GRCh38) mozygoten Abschnitten
Y-SNP-Positionen (YBrowse) Y-Haplogruppe aus Chip-Daten 3,8 MB
Chromosomenbanden und Zen- Banden in Vergleich und wenige KB
tromere Chromosomen-Karte
FamilyTreeDNA-Stammbidume  Zweitmeinung zu Y und mtDNA 10 /4 MB
Alte DNA (AADR) ,Alte DNA auf deiner Linie“ 13 MB
Allelfrequenzen (1000 Herkunftsschitzung, seltene Allele 1,46 GB Down-
Genomes) load

ClinVar, GWAS Catalog

nur bei freigeschalteten medizinis-
chen Daten

je bis 200 MB

10.2 Datenschutz & Sicherheit

Daten > Datenschutz & Sicherheit 6ffnet vier Karten:
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@ Datenschutz & Sicherheit

Speicherort der DNA-Daten

JUsers/erik/Erik/xcode/Clavis Genetica/data

SchlieBen

Verschlusselter Tresor: ein Dlsk—lmgge (APFS, AES-256), das mit Inhalt mitwachst (hochstens 200 GB). Clavis speichert das
Passwort nicht; macOS fragt beim Offnen danach. Lege danach deine DNA-Dateien in den gedffneten Tresor und wahle ihn als

Datenordner. Ohne Passwort sind die Daten verloren.

) Integritéts-Manifest

Rohdaten sind oft unersetzlich - Anbieter loschen z. B. BAM-Dateien nach einiger Zeit. Das Manifest speichert eine SHA-256-
Prilfsumme jeder Datei im Datenordner. Eine spatere Priifung zeigt, ob etwas verandert, beschadigt oder verloren ging

Manifest erstellen

<= Eigene Arbeit sichern

Natizen, Gruppen und Kontakte zu Matches, das Forschungsprotokoll, von Hand erfasste Matches, die Personen, die
Chromosomen-Karten und der eingelesene Stammbaum liegen in einem Ordner des Programms. Hier schreibst du alles in eine

einzige Datei, fur die Datensicherung und fir den Umzug auf einen anderen Mac. DNA-Dateien gehoren nicht dazu; sie liegen in
deinem Datenordner. Die Datel enthilt alles, was du eingetragen hast, also auch Namen: Bewahre sie so sorgfaltig auf wie die

DNA-Dateien.

) In eine Datei sichern 5 Aus einer Datei wiederherstellen

1] Lokale Daten von Clavis

Clavis verandert deine DNA-Dateien nie. Neben ihnen legt die App aber eigene Daten auf diesem Mac ab. Personlich sind
der Suchindex (enthdlt Genotypen), Notizen, Personenprofile, Forschungsprotokoll, Stammbaum, Chromosomen-Karten,
die gespeicherte Arbeit anderer Datenordner, entpackte Archive, Manifeste und Sicherheitskopien. Die Referenzdaten sind

offentlich.

Suchindex 397,56 MB per
Personenprofile 298 Byte
Notizen zu Matches 6 KB
Forschungsprotokell (Hypothesen, Prifblatter) 923 Byte
Entpackte ZIP/GZ-Archive 34,7 MB
Integritdts-Manifeste 0 Byte
Chromosomen-Karten 0 Byte
Stammbaum (Kopie) 0 Byte
Gespeicherte Arbeit anderer Datenordner und Liste der Datenordner 1,4 MB
Verzeichnis der Matches (Kopie der Motizen, Gruppen und Kontakte) 24 KB
Sicherheitskopien vor dem Wiederherstellen 0 Byte perstnlich

Abbildung 10.2: Das Fenster ,,Datenschutz & Sicherheit”.

Speicherort der DNA-Daten
priift, wo der Datenordner liegt, und warnt bei iCloud Drive, anderen Cloud-Ordnern,
dem Ordner Downloads oder einem unverschliisselten Laufwerk. Mit Tresor anlegen
... legst du ein verschliisseltes, mitwachsendes Disk-Image (AES-256) an, in das du die
DNA-Dateien legen kannst. Clavis speichert das Passwort nicht - ohne Passwort sind die
Daten verloren.

Integritats-Manifest
Manifest erstellen speichert eine SHA-256-Priifsumme jeder Datei, Jetzt priifen meldet
neue, veranderte und fehlende Dateien, Als SHA256SUMS sichern ... schreibt eine Datei,
die sich mit shasum -c priifen ldsst. Die Datei clavis-project.json von Clavis gehort
nicht dazu.

Eigene Arbeit sichern
In eine Datei sichern schreibt deine Notizen, Gruppen, Kontakte, Namenszuordnungen,
das Forschungsprotokoll, die Matches von Hand, die Personen, die Chromosomen-
Karten und den Stammbaum in eine JSON-Datei - ohne DNA-Dateien. Aus einer Datei
wiederherstellen spielt sie zuriick; der jetzige Stand wird vorher automatisch gesichert.
Vor dem Wiederherstellen priift Clavis die Datei: Enthilt sie Teile, die diese Version
nicht kennt, oder ist sie beschadigt, wird sie abgewiesen, und es wird nichts veran-
dert. Die Meldung lautet dann ,Wiederherstellen nicht méglich: ... Es wurde nichts

64



Clavis Genetica Daten, Datenschutz und Einstellungen

verdndert.“ mit dem Grund. Schlidgt das Schreiben mittendrin fehl, holt Clavis den
vorherigen Stand zuriick. Die Sicherung enthilt Namen und gehort ebenso sorgfiltig
verwahrt wie die DNA-Dateien. Auch iiber Ablage > Eigene Arbeit sichern....

Lokale Daten von Clavis

listet, was Clavis selbst gespeichert hat (Suchindex, Personenprofile, Notizen,
Forschungsprotokoll, entpackte Archive, Manifeste, Chromosomen-Karten, die Kopie
des Stammbaums, Gespeicherte Arbeit anderer Datenordner und Liste der Datenordner,
Verzeichnis der Matches (Kopie der Notizen, Gruppen und Kontakte), Sicherheitskopien
vor dem Wiederherstellen, Referenzdaten), mit Gréf8e und ob es personlich ist. Person-
liche Daten l6schen 16scht alles Personliche davon, auch die gespeicherte Arbeit aller
Datenordner; Referenzdaten l6schen rdaumt die Referenzdaten auf, die sich jederzeit
neu laden lassen. Deine DNA-Dateien bleiben in beiden Fallen unberiihrt.

10.3 Fiir Upload umwandeln

Ablage > Fiir Upload umwandeln... schreibt autosomale Chip-Rohdaten (CSV, TSV oder TXT)
in ein anderes Format, um sie bei einem weiteren Dienst hochzuladen: 23andMe-Format,
AncestryDNA-Format oder FamilyTreeDNA/MyHeritage-Format (CSV). Dann Umwandeln und
sichern .... Nur die Schreibweise dndert sich, nichts wird erginzt; Dateien in GRCh38 werden
abgelehnt. Fiir andere Dateien (etwa Y-STR, VCF oder Match-Listen) gibt es die Umwandlung
nicht.

QT__'I] Fiir Upload umwandeln SchlieBen
‘f';,"{%L'itE{.jF: raw_dna_data.csv

Zielformat ® 23andMe-Format (Text, am breitesten akzeptiert)
AncestryDNA-Format (Text, zwei Allel-Spalten)
FamilyTreeDNA/MyHeritage-Format (CSV)

Dienste wie GEDmatch oder Living DNA nehmen Rohdaten anderer Anbieter an; welche
Formate gerade akzeptiert werden und ob umgewandelte Dateien zugelassen sind, steht in
deren Upload-Hilfe. MyHeritage nimmt keine fremden Rohdaten mehr an. Die Umwandlung
andert nur die Schreibweise: Koordinaten bleiben GRCh37, nichts wird erganzt. Manche Dienste
verlangen die Datei als ZIP; das geht im Finder mit ,Komprimieren”.

es nachsehen, ob er umgewandelte
ginaldatei.

h Umwandeln und sichern ...

Abbildung 10.3: Das Fenster ,,Fiir Upload umwandeln®.

Welche Dienste umgewandelte Dateien annehmen, bitte selbst priifen. FamilyTreeDNA
nimmt umgewandelte Dateien nicht an, MyHeritage nimmt keine fremden Rohdaten mehr
an. Ein Upload gibt deine DNA an einen fremden Dienst weiter: Lies vorher dessen Daten-
schutzbedingungen und die Einstellungen fiir Behordenabgleiche.
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10.4 Medizinische Daten

Clavis ist kein Medizinprodukt. Medizinische Auswertungen sind ausgeschaltet. In den Einstel-
lungen unter Medizinische Daten lassen sie sich mit Medizinische Daten anzeigen? freischalten;
vorher erscheint ein Haftungsausschluss, dem du zustimmen musst. Danach gibt es Daten »
Medizinische Varianten und unter Referenzdaten die Datensitze ClinVar und GWAS Catalog.

Das Fenster Medizinische Varianten wertet eine Chip-Datei, eine Genom-VCF oder eine voll-
standige mtDNA-FASTA aus: Eintrage aus ClinVar, bei denen die Person das genannte Allel
tragt, gefiltert nach Bedeutung und Priifungsstufe, und Treffer aus Studien des GWAS Catalog
mit Effekt und Haufigkeit.

Keine Diagnose, ohne Gewahr. Befunde aus Chip-Daten sind oft falsch. Jeden auffilligen
Befund in einem zertifizierten Labor bestatigen lassen und arztlich besprechen. Die einzel-
nen Effekte aus Studien sind meist klein und einzeln bedeutungslos. Ausschalten zieht die
Zustimmung zuriick.

10.5 Einstellungen

Clavis Genetica > Einstellungen... (3, ) oder das Zahnrad:

{3} Einstellungen SchlieBen
Sprache

™= Deutsch .
B8 English

11 Frangais

= Nederlands

Datenordner
Datenordner [Users/erik/Erik/xcodefClavis Genetica/dataf
000

Datenordner wéhlen Im Finder zeigen Neu einlesen 222, Beispielfamilie anlegen

Clavis llest alle DNA-Datelen In diesem Ordner und seinen Unterordnern (ein Unterordner pro Person). Der Ordner wird

Anzeige
Einfach erklart” beim Offnen einer Datei aufgeklappt zeigen

Einfihrung anzeigen

Medizinische Daten

Medizinische Daten anzeigen?

Slinvar unter den Referenzdaten und das Fenster ,Mec

ar unter de
, dem du zustimmen musst. Ausschalten zient die Zi

varlanten® frel. Vorher erscheint eln Haftungs.
zurlick.

Abbildung 10.4: Die Einstellungen.

Sprache
Deutsch, Englisch, Franzosisch, Niederlandisch.

Datenordner
Pfad und die Knopfe Datenordner wahlen, Im Finder zeigen, Neu einlesen und Beispielfam-
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ilie anlegen.

Anzeige
ob ,,Einfach erklirt” beim Offnen einer Datei aufgeklappt ist; Einfiihrung anzeigen.

Medizinische Daten
siehe oben.

Nach Updates suchen
Version, letzte Priifung, Knopf zum Priifen.

Gespeicherte Daten
Ablageort der eigenen Daten von Clavis (~/Library/ApplicationSupport/be.f97.
clavisgenetica) mit Knopfen zu Finder, Referenzdaten und Datenschutz.
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Kapitel 11

Hilfe im Programm

DNA-Grundlagen & Hilfe
(Hilfe, [ %87)) erkldrt DNA, die drei Testarten, Chip und Sequenzierung, Haplogruppen,
Referenzgenome, die Erkennung des Erstellers, die Ordnerstruktur, Datenschutz und
die wichtigsten Funktionen.

Glossar
( 2 %8G ]) mit Suchfeld; die Eintréige stammen aus dem Glossar des Buches ,,Clavis Genet-
ica“, ergdnzt um die technischen Begriffe des Programms. Im Programm 6ffnen kleine
»2““Knopfe und die Zeile ,Begriffe:“ die Erklarung eines Begriffs direkt.

Einflihrung anzeigen
die Einfiihrung in sechs Schritten.

Einfach erklart und Was kann ich als Nachstes tun?
in jeder Dateiansicht (Kapitel 3).

eoe DNA-Grundlagen & Hilfe ®

M DNA-Grundlagen & Hilfe o ]

% Wozu ist Clavis Genetica da?

Wer einen DNA-Test fiir die Ahnenforschung gemacht hat, kann beim Anbieter meist ,Rohdaten” herunterladen - Dateien
mit kryptischen Namen und Hunderttausenden Zeilen. Clavis 4ffnet diese Dateien, erkennt, von welchem Anbieter und
zu welcher Person sie stammen, und erklart in verstindlicher Sprache, was darin steht, wozu sie gut sind und wo ihre
Grenzen liegen. Alles geschieht nur auf diesem Mac.

& Was ist DNA iiberhaupt?

DNA ist die itung des Korpers, geschrieben mit nur vier , ": A, C, G und T. Ein Mensch hat rund 3
Milliarden davon, verteilt auf 23 Chromosomenpaare - ein Satz von der Mutter, einer vom Vater. Zwei beliebige Menschen
unterscheiden sich nur an etwa 0,1% der Stellen. Genau diese Unterschiede (Varianten, SNPs) nutzt die genetische
Genealogie.

&85 Die drei Arten von DNA-Tests
1. Autosomale DNA (Chromosomen 1-22): von beiden Eltern gemischt geerbt. Findet Verwandte (ber alle Linien -
Cousins, Halbgeschwister, Onkel. Beispiele: MyHeritage DNA, FTDNA Family Finder, AncestryDNA.

2. Y-DNA: nur von Vater zu Sohn. Beschreibt die rein vaterliche Linie (meist die Linie des Familiennamens). Beispiel:
FTDNA Big Y¥-700.

3. Mitochondriale DNA (mtDNA): nur von der Mutter an alle Kinder. Beschreibt die rein miitterliche Linie. Beispiel: FTDNA
mtFull Sequence.

Bildlich: Inr Stammbaum hat in jeder Generation doppelt so viele Vorfahren. Y-DNA folgt nur dem ZuBersten Ast oben
(Vater des Vaters ...), mtDNA nur dem duBersten Ast unten (Mutter der Mutter ...) - die autosomale DNA beriihrt alle Aste,
verdiinnt sich aber mit jeder Generation

8 Chip-Test oder Sequenzierung?
Ein Chip-Test (Genotypisierung) misst gezielt etwa 700.000 bekannte Stellen — giinstig und ideal fiir die Verwandten-

suche. Eine ierung liest dagegen ganze Abschnitte (z. B. das Y-Chromosom beim Big ¥) und findet
auch neue, bisher unbekannte Mutationen. Aus einer i ypi ise drei Dateien: BAM (alle
Roh! VCF (die gef L iede) und BED (die zuverléssig gelesenen Bereiche).

Abbildung 11.1: DNA-Grundlagen & Hilfe.
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Triangulation

3 von 93 Eintragen

Triangulation

Ein Verfahren, bei dem gepriift wird, ob drei oder mehr Personen an derselben Stelle des Erbguts alle miteinander
ubereinstimmen. Dafir genligt es nicht, dass die Testperson mit zwei Matches Segmente an derselben Stelle teilt,
denn diese konnen auf verschiedenen Ausgaben des Chromosoms liegen. Entscheidend ist, dass auch die beiden
Matches dort miteinander libereinstimmen. Eine gelungene Triangulation spricht stark datfir, dass alle Beteiligten
den Abschnitt von demselben Vorfahren geerbt haben, sofern die Stelle keine Haufung ist und die Segmente lang
genug sind. Wer dieser Vorfahre war, zeigt sie nicht.

Chromosomen-Browser

Ein Werkzeug, das die Chromosomen als Balken darstellt und darauf einzeichnet, an welchen Stellen die Test-
person mit einem oder mehreren Matches lbereinstimmt. Er macht sichtbar, auf welchem Chromosom ein
gemeinsames Segment liegt, wo es beginnt und endet und ob sich die Segmente verschiedener Matches
iiberlappen. Ohne diese Angaben sind Segmentvergleich und Triangulation nicht méglich. Nicht alle Anbieter
stellen einen Chromosomen-Browser bereit.

Gemeinsame Matches

Englisch Shared Matches oder In Common With. Die Matches der Testperson, die auch mit einem bestimmten
anderen Match DNA teilen. Die Angabe stammt vom Anbieter und ist die Grundlage fiir die Bildung von Clustern.
Gemeinsame Matches zeigen, dass drei Menschen paarweise verwandt sind, nicht dass sie denselben Vorfahren
haben; dafr braucht es die Triangulation.

Dle EIntrage stammen aus dem Glossar des Buches ,Clavis Genetica®, erginzt um die technischen Begriffs

s Programms

Abbildung 11.2: Das Glossar mit der Suche ,Triangulation®.

Quick Look im Finder

Mit der Leertaste zeigt der Finder eine Vorschau von FASTA-, BED- und BAM-Dateien: bei FAS-
TA Linge, GC-Anteil und die ersten Basen, bei BED die abgedeckten Regionen, bei BAM die
Contigs, Read-Gruppe und Programme. CSV- und VCF-Dateien sind bewusst ausgenommen.
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Anhang A

Menus und Tastenklirzel

Befehl Kiirzel

Clavis Genetica

Uber Clavis Genetica - Nach Updates suchen - Einstellun- - - ~\c3U - &,
gen...

Ablage
Datei oder Ordner offnen... ¥0
Neu einlesen ¥R

Fir Upload umwandeln... - Familienbericht (PDF)... -
Eigene Arbeit sichern...

Vergleichen

Gewahlte Datei mit einer zweiten vergleichen #D
Mehrpersonenvergleich T8M
Uberlappende Segmente... -
Geteilte cM nachschlagen T 3L
Familie

Personen T3P
Stammbaum auswerten 13T
Chromosomen-Karte T 3#K

Elternseiten trennen (Phasing) -

Forschungsprotokoll T3]
Matches von Hand -
Daten

Marker suchen ®F
Referenzdaten - Datenschutz & Sicherheit -
Bildschirmfoto des Fensters ~#S
Medizinische Varianten (wenn freigeschaltet) -
Hilfe

DNA-Grundlagen & Hilfe 38?2
Glossar T¥8G

Einfiihrung anzeigen -
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Anhang B

Unterstutzte Dateien

Art

Dateien

Chip-Rohdaten
BigY
Y-DNA

mtDNA
Match-Listen

Allgemein

Stammbaum

MyHeritage, FamilyTreeDNA Family Finder, AncestryDNA,
23andMe, Living DNA (CSV, TXT, TSV)

Named Variants, Private Variants, Matches (CSV),
variants.vcf, regions.bed, BAM mit BAI
FamilyTreeDNA-SNP-Ergebnisse, Y-STR-Exporte (Y-37 bis
Big Y-700)

FASTA (mtFull Sequence, mtPlus)

FamilyTreeDNA Family Finder Matches, Chromosomen-
Browser (Segmente), Y-Matches

VCF (auch gVCF, zum Vergleichen mit der Endung .vcf;
bei mehreren Proben nur die erste), BED, BAM/BAI, FAS-
TA, ZIP- und GZ-Archive

GEDCOM 5.5, Gramps-XML (im Fenster Personen)
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Anhang C

Wenn etwas nicht klappt

Eine Datei erscheint nicht in der Liste.
Endung priifen (Abschnitt 2.1); Neu einlesen. Versteckte Dateien werden iibersprungen.

Der Ordner zeigt nur eine Person.
Vermutlich liegt der gewahlte Ordner eine Ebene zu hoch; Clavis bietet an, den richtigen
zu Offnen.

Match-Liste und Segmentliste finden sich nicht.
Beide miissen im selben Personenordner liegen und die Originalnamen von Fami-
lyTreeDNA tragen.

Namen der Segmentliste fehlen in der Match-Liste.
Im Kasten Namensabgleich mit der Match-Liste von Hand zuordnen.

Keine Y-Haplogruppe aus Chip-Daten.
Y-SNP-Positionen unter Referenzdaten laden; die Datei muss GRCh37 sein; viele Chips
messen kaum benannte Y-SNPs.

cM weichen vom Anbieter ab.
Genetische Karte laden; Abweichungen von einigen Prozent sind normal.

»Stammbaum auswerten“ meldet, dass keine Person verkniipft ist.
Im Fenster Personen die Person mit ihrem Stammbaumeintrag verkniipfen.

Die Qualititsvorpriifung zeigt keine Bewertung.
Die Datei ist noch nicht geladen: in der Karte Datei laden klicken.

Der Qualititsbericht meldet ,,Eingeschriankt® und eine grof3e Liicke.
Zwischen zwei gemeinsamen Markern liegen mehr als 15 Mb ohne Messung (Zen-
tromere zdhlen nicht mit). Das betrifft Segmente, Triangulation und Phasing, nicht die
Verwandtschaftsschitzung; Segmentgrenzen in diesem Bereich von Hand priifen.

Zwei Genom-VCFs ergeben ,,Zu wenige gemeinsame Messstellen®.
Reine Varianten-VCFs teilen zu wenige Stellen; eine gVCF oder Chip-Rohdaten verwen-
den.

Ein anderer Datenordner lasst sich nicht 6ffnen.
Clavis nennt den Grund und lisst den bisherigen Ordner mit deiner Arbeit offen. Am
Ordner und seinen DNA-Dateien andert sich nichts.

Eine Sicherung lasst sich nicht wiederherstellen.
Die Dateiist beschéadigt oder enthélt Teile, die diese Version nicht kennt. Es wurde nichts
verandert; eine andere Sicherung wahlen oder das Programm aktualisieren.

Das Update lasst sich nicht laden.
Internetverbindung und, im lokalen Netz, die Freigabe unter Datenschutz & Sicherheit »
Lokales Netzwerk priifen.
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