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Patentkrav

1. Fremgangsmate for diagnostisering av forekomst av en mukopolysakkaridose
IIIB-(MPS IIIB)-lidelse hos et individ, fremgangsmaten omfattende de trinn &:

a) frembringe en biomarkgr omfattende én eller flere oligosakkarider med ikke-
reduserende ende, hvor biomarkgren er en mettet oligosakkarid og frembringes ved a
behandle en renset populasjon av heparansulfater isolert fra en biologisk prgve fra
individet, med fordgyende glykosaminoglykan-lyaser, hvor, fgr lyase-behandling,
biomarkgren ikke forefinnes i store mengder i prgver fra individer med MPS IIIB-
lidelsen i forhold til individer uten MPS IIIB-lidelsen, og

b) anvende et analytisk instrument for & detektere forekomst av og/eller male
mengden av biomarkgren produsert og vise eller registrere forekomsten av eller et
mal for en populasjon av biomarkgren,

hvor forekomsten og/eller mengden av biomarkgren anvendes for 8 fastsla
forekomst av MPS IIIB-lidelsen,

hvor de fordgyende glykosaminoglykan-lyasene omfatter heparin-lyase I,
heparin-lyase II og heparin-lyase III, og

hvor biomarkgren velges fra trisakkarider i samsvar med formel V

[GIcNAc-IdoA-GIcN(Ac)n](SOsR)p V),

hvor n er 0-1 og p er 0-3;

trisakkarider i samsvar med formel VI

[GIcNAc-GIcA-GIcN(Ac)n](SO3R)p (VI),
hvor n er 0-1 og p er 0-2; og

trisakkarider i samsvar med formel XVI

GlcA-GIcNAc-GIcA (XVI).

2. Fremgangsmate ifglge krav 1, hvor trisakkaridene velges fra GIcNAc-IdoA-
GIcNACc, GIcNAc-IdoA2SGIcNAc, GIcNAc-IdoA-GIcNS, GIcNAc-IdoA2S-GIcNS, GIcNAc-
IdoA-GIcNACc6S, GIcNAc-IdoA2S-GIcNAc6S, GIcNAc-IdoA GIcNS6S, GIcNAc-IdoA2S-
GIcNS6, GIcNAc-GIcA-GIcNAc, GIcNAc-GIcA-GIcNS, GIcNAc-GIcA-GIcNAc6S og GIcNAc-
GIcA-GIcNS6S.

3. Fremgangsmate ifglge krav 1 eller 2, hvor en omdannet biologisk prgve
frembringes ved & behandle den rensede populasjonen av heparansulfater med de
fordgyende glykosaminoglykan-lyasene i trinn a) i krav 1, og fremgangsmaten videre
omfatter & rense en populasjon av oligosakkarider i den omdannede biologiske

prgven.
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4, Fremgangsmate ifslge krav 3, hvor populasjonen av oligosakkarider renses fra

den omdannede biologiske prgven ved hjelp av kromatografi eller elektroforese.

5. Fremgangsmate ifslge krav 3 eller 4, hvor fremgangsmaten videre omfatter a
merke den reduserende enden av en representativ andel av oligosakkaridene i den

omdannede biologiske prgven med en detekterbar etikett.

6. Fremgangsmate ifglge krav 5, hvor den reduserende enden av oligosakkaridene

i den omdannede biologiske prgven merkes med en detekterbar etikett.

7. Fremgangsmate ifglge krav 5 eller 6, hvor det detekterbare etiketten er en
masseetikett, en radioetikett, en fluorescerende etikett, en kromoforetikett eller en
affinitetetikett.

8. Fremgangsmate ifglge et hvilket som helst av kravene 1 til 7, hvor
fremgangsmaten for diagnostisering av MPS IIIB-lidelsen hos et individ er en
fremgangsmate ved diagnostisering av et individ som en heterozygotisk bserer av MPS
ITIB-lidelsen.



