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(54) Bezeichnung: VERFAHREN ZUR IDENTIFIZIERUNG DES MERLE-GENS

(57) Hauptanspruch: Verfahren zur Identifizierung von Indi-
viduen mit Mutationen im SILV-Gen, umfassend:

(a) Erhalten einer biologischen Probe aus einem Hund
oder Menschen; und

(b) Analysieren der biologischen Probe auf Mutationen
innerhalb des SILV-Gens oder humanen Aquivalents.
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1. Verfahren zur Identifizierung von Individuen
mit Mutationen im SILV-Gen, umfassend:
(a) Erhalten einer biologischen Probe aus einem
Hund oder Menschen; und
(b) Analysieren der biologischen Probe auf Mutatio-
nen innerhalb des SILV-Gens oder humanen Aquiva-
lents.

2. Verfahren gemass Anspruch 1, worin der Or-
ganismus ein Merle-Allel aufweist.

3. Verfahren gemass Anspruch 2, worin das Mer-
le-Allel SEQ ID NO: 25 oder eine Sequenz ist, die mit
dieser unter stringenten Bedingungen hybridisiert.

4. Verfahren gemass Anspruch 1, worin der Hund
ein kryptisches Merle-Allel aufweist.

5. Verfahren gemass Anspruch 4, worin das kryp-
tische Merle-Allel SEQ ID NO: 34, 35 oder 36 oder
eine Sequenz ist, die mit dieser unter stringenten Be-
dingungen hybridisiert.

6. Verfahren gemass Anspruch 1, worin die biolo-
gische Probe eine Zelle oder ein Gewebe, erhalten
aus einem Hund, ist, die/das genomische DNA ent-
halt.

7. Verfahren gemass Anspruch 1, worin die biolo-
gische Probe mittels Durchfihrung von PCR unter
Verwendung von genomischer DNA als Templat und
Polyacrylamid-Gelelektrophorese analysiert wird.

8. Verfahren gemass Anspruch 1 zum Sichten ei-
nes Menschen auf Defekte in dem analogen Human-
gen.

9. Verfahren gemass Anspruch 8, worin der
Mensch Kinder mit auditiven oder visuellen Defekten
erzeugt hat oder dem Risiko unterliegt, Kinder mit au-
ditiven oder visuellen Defekten zu erzeugen.

10. Verfahren zum ldentifizieren eines Gens, das
auditive oder visuelle Defekte in einem Menschen
verursacht, umfassend das Erhalten von Proben aus
von WS2 betroffenen Patienten und normalen Indivi-
duen, und sequenzieren der DNA, um jedwede Non-
sense-, Missense-, Insertions-, Deletions- oder Spli-
cemutation in den Proben in einer zu dem SILV-Gen
analogen Region zu identifizieren, die in den von
WS2 betroffenen Patienten, jedoch nicht in normalen
Individuen vorkommt.

11. SEQ ID NO: 25 oder eine Sequenz, die mit
dieser unter stringenten Bedingungen hybridisiert.

12. SEQ ID NO: 34, 35 oder 36 oder eine Se-
quenz, die mit dieser unter stringenten Bedingungen
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hybridisiert.

13. Kit zum Sichten eines Hundes oder Men-
schen auf das Vorliegen des Merle-Gens oder analo-
ger Defekte in einem Humangen, umfassend SEQ ID
NO: 25 oder eine Sequenz, die mit dieser unter strin-
genten Bedingungen hybridisiert, und Reagenzien
zur Bestimmung des Vorliegens des Merle-Gens
oder eines analogen Humangens in einer aus einem
Hund oder Menschen erhaltenen Probe.

14. Kit zum Sichten eines Hundes oder Men-
schen auf das Vorliegen des Merle-Gens oder analo-
ger Defekte in einem Humangen, umfassend SEQ ID
NO: 25 oder eine Sequenz, die mit dieser unter strin-
genten Bedingungen hybridisiert, und Reagenzien
zur Bestimmung des Vorliegens des Merle-Gens
oder eines analogen Humangens in einer aus einem
Hund oder Menschen erhaltenen Probe.

15. Kit zum Sichten eines Hundes oder Men-
schen auf das Vorliegen des kryptischen Merle-Gens
oder analoger Defekte in einem Humangen, umfas-
send SEQ ID NO: 34, 35 oder 36 oder eine Sequenz,
die mit dieser unter stringenten Bedingungen hybridi-
siert, und Reagenzien zur Bestimmung des Vorlie-
gens des kryptischen Merle-Gens in einer aus einem
Hund oder Menschen erhaltenen Probe.
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