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1

P A T E N T K R A V

1. Forbindelse med formel (I)

5

eller et salt, solvat, klatrat, hydrat eller polymorf derav for anvendelse i behandling 

eller forebygging av en genetisk sykdom, idet nevnte genetiske sykdom er en non-

sense mutasjonsmediert sykdom.

10

2. Forbindelsen for anvendelse ifølge krav 1, hvori den genetiske sykdommen er

valgt blant følgende genetiske sykdommer: nonsense mutasjonsmediert beta-

thalassemi, nonsense mutasjonsmediert Ehlers-Danlos syndrom, nonsense 

mutasjonsmediert alvorlig myoklonisk epilepsi hos barn, nonsense mutasjonsmediert 

akromatopsi, nonsense mutasjonsmediert retinitis pigmentosa, nonsense 15

mutasjonsmediert Usher Syndrom Type 1C, nonsense mutasjonsmediert addusert 

klumpfot syndrom, nonsense mutasjonsmediert Alagille syndrom, nonsense 

mutasjonmediert Alströms syndrom, nonsense mutasjonsmediert antitrombinmangel, 

nonsense mutasjonsmediert Carney-kompleks, nonsense mutasjonsmediert Currarino 

syndrom, nonsense mutasjonsmediert Diamond-Blackfan anemi, nonsense 20

mutasjonsmediert erytropoietisk protoporfyri, nonsense mutasjonsmediert Fabry-

sykdom, nonsense mutasjonsmediert faktor XIII-mangel, nonsense mutasjonsmediert 

Fanconi-Bickel syndrom , nonsense mutasjonmediert fiskeodør syndrom, nonsense 

mutasjon-mediert Gaucher-sykdom, nonsense mutasjonsmediert arvelig hemorragisk 

telangiektasi, nonsense mutasjonsmediert homocystinuri, nonsense mutasjonsmediert 25

Joubert syndrom og relaterte lidelser, nonsense mutasjonsmediert Krabbe-sykdom, 

nonsense mutasjonsmediert L-2-hydroksyglutar aciduri, nonsense mutasjonsmediert 

metylmalon aciduri, nonsense mutasjonsmediert Niemann-Pick-sykdom, nonsense 

mutasjonsmediert Peters plus syndrom , nonsense mutasjonsmediert Townes-Brocks

sykdom, nonsense mutasjonmediert von Willebrands sykdom, nonsense 30

mutasjonsmediert Wiskott-Aldrich syndrom, nonsense mutasjonsmediert Kabuki

syndrom, nonsense mutasjonsmediert Chanarin-Dorfman syndrom, nonsense 

mutasjonsmediert lecitin:kolesterol acyltransferasemangel/fiskeøyesykdom, nonsense 

mutasjons-mediert Marfan syndrom , nonsense mutasjonsmediert 

mukopolysakkaridiose, nonsense mutasjonsmediert amyloidiose, nonsense 35
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mutasjonsmediert Late Infantile Neuronal Ceroid Lipofuscinosis, nonsense 

mutasjonsmediert koenzym Q10 mangel, nonsense mutasjonsmediert peroksisom

biogenese lidelser, nonsense mutasjonsmediert lysosomal lagringsforstyrrelser, 

nonsense mutasjonsmediert kolorektalkreft, nonsense mutasjonsmediert medfødt 

enteropeptidasemangel , nonsense mutasjonsmediert cystisk fibrose, nonsense 5

mutasjonsmediert ungarsk Peutz-Jeghers syndrom, nonsense mutasjonsmediert

Jervell og Lange-Nielsen syndrom, nonsense mutasjonsmediert Lynch syndrom , 

nonsense mutasjonsmediert microvillus-inkluderingssykdom, nonsens mutasjons-

mediert Peutz-Jeghers syndrom, nonsense mutasjonsmediert xanthinuri, nonsense 

mutasjonsmediert acidose, nonsense mutasjonsmediert Alport syndrom , nonsense 10

mutasjonsmediert Bardet-Biedl syndrom, nonsense mutasjonsmediert Birt-Hogg-Dubé 

syndrom, nonsense mutasjonsmediert Dents sykdom, nonsense mutasjonsmediert

Gitelman syndrom, nonsense mutasjons-mediert arvelig leiomyomatose og 

nyrecellekreft, nonsense mutasjonsmediert arvelig sfærocytose, nonsense 

mutasjonsmediert Lebers kongenitale amaurose, nonsense mutasjonsmediert 15

lysinurisk proteinintoleranse, nonsense mutasjonsmediert nefronoptose, nonsense 

mutasjonsmediert polycystisk nyresykdom, nonsense mutasjonsmediert 

pseudohypoaldosteronisme, nonsense mutasjonsmediert nyrehypodysplasi, nonsense 

mutasjonsmediert sporadisk klar- cellet renalcellekarcinom, nonsense 

mutasjonsmediert type 2 papillær nyrecellekreft, nonsense mutasjonsmediert20

orofacialt syndrom, nonsense mutasjonsmediert von Hippel-Lindau sykdom, nonsense 

mutasjonsmediert Wilms tumor, nonsense mutasjonsmediert X-bundet Alport 

syndrom, nonsense mutasjonsmediert X-bundet hypofosfatemisk rakitt, nonsense 

mutasjonsmediert hyperurikemisk nefropati (juvenil/medullær cystisk nyresykdom), 

nonsense mutasjonsmediert tuberøs sklerose, nonsense mutasjonsmediert nefrotisk 25

syndrom/kongenital nefrotisk syndrom, nonsense mutasjonsmediert finsk type 

nefrotisk syndrom, nonsense mutasjonsmediert steroidresistent nefrotisk syndrom 3, 

nonsense mutasjonsmediert tidlig utbrudd nefrotisk syndrom/Pierson syndrom , 

nonsense mutasjonsmediert Denys-Drash syndrom , nonsense mutasjonmediert 

nefrotisk syndrom/Schimke immunossøs dysplasi, nonsense mutasjonsmediert primær 30

glukokortikoidresistens, nonsense mutasjonsmediert X-bundet hypofosfatemi, 

nonsense mutasjonsmediert primær hyperoksaluri type 1, nonsense mutasjonsmediert 

pseudo-hypoaldosteronisme type 1, nonsense mutasjonsmediert proksimal renal 

tubulær acidose, nonsense mutasjonsmediert abetalipoproteinemi og homozygot 

familiær hypobetalipoproteinemi, nonsense mutasjonsmediert Alpers syndrom, 35

nonsense mutasjonsmediert karbamylfosfat- syntetase I-mangel, nonsense 

mutasjonsmediert kolesterylesterlagringssykdom, nonsense mutasjonsmediert 
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citrinmangel, nonsense mutasjonsmediert Dubin-Johnson syndrom, nonsense 

mutasjonsmediert erytropoietisk protoporfyri, nonsense mutasjonsmediert faktor V-

mangel, nonsense mutasjonsmediert glykogenlagringssykdom, nonsense 

mutasjonsmediert hemofili A (faktor VIII-mangel), nonsense mutasjonsmediert 

hemofili B (faktor IX-mangel), nonsense mutasjonsmediert hepatocellulært karcinom, 5

nonsense mutasjonsmediert hepatoerytropoietisk porfyri, nonsense mutasjonsmediert 

arvelig spastisk paraplegi, nonsense mutasjonsmediert hypobetalipoproteinemi, 

nonsense mutasjonsmediert arvelig faktor XI-mangel, nonsense mutasjonmediert 

maturity-onset diabetes hos unge, nonsense mutasjonsmediert mikrocytisk anemi og 

jernmangel, nonsense mutasjonsmediert mitokondriell DNA-deplesjons, nonsense 10

mutasjonsmediert mitokondriell DNA-deplesjonssyndrom, nonsense mutasjonsmediert 

fenylketonuri, nonsense mutasjonsmediert polycystisk leversykdom, nonsense 

mutasjonsmediert porphyria cutanea tarda, nonsense mutasjonsmediert progressiv 

familiær intrahepatisk kolestase, nonsense mutasjonsmediert Wilson-sykdom, 

nonsense mutasjonsmediert autosomal dominant hyperkolesterolemi, nonsense 15

mutasjonsmediert faktor XII-mangel, nonsense mutasjonsmediert faktor X-mangel, 

nonsense mutasjonsmediert hypofibrinogenemi, nonsene mutasjonsmediert

afibrinogenemi, nonsense mutasjonsmediert faktor VII-mangel, nonsense 

mutasjonsmediert agammaglobulinemi, nonsense mutasjonsmediert

amegakaryocytisk trombocytopeni, nonsense mutasjonsmediert dyserytropoietisk 20

anemi type II, nonsense mutasjonsmediert Duchenne og Becker muskulær dystrofi, 

nonsense mutasjonsmediert sentronukleære myopatier, nonsense mutasjonsmediert 

Limb girdle muskeldystrofi eller Miyoshi-myopati, nonsense mutasjonsmediert Ullrich-

sykdom, nonsense mutasjonsmediert spinal muskulær atrofi, nonsense 

mutasjonsmediert dystrofisk epidermolysis bullosa, nonsense mutasjonsmediert 25

Hailey-Hailey sykdom, nonsense mutasjonsmediert Herlitz junctional epidermolysis 

bullosa og nonsense mutasjonsmediert Netherton syndrom.

3. Forbindelsen for anvendelse ifølge krav 1, hvori den genetiske sykdommen er 

valgt blant følgende genetiske sykdommer: nonsense mutasjonsmediert 30

abetalipoproteinemi og homozygot familiær hypobetalipoproteinemi, nonsense 

mutasjonsmediert Alpers syndrom, nonsense mutasjonsmediert karbamylfosfat-

syntetase I mangel, nonsense mutasjonsmediert kolesterylesterlagringssykdom, 

nonsense mutasjonsmediert citrinmangel, nonsense mutasjonsmediert Dubin-

Johnsons syndrom, nonsense mutasjonsmediert erytropoietisk protoporfyri, nonsense 35

mutasjonsmediert faktor V-mangel, nonsense mutasjonsmediert 

glykogenlagringssykdom, nonsense mutasjonsmediert hemofili A (faktor VIII-mangel), 
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nonsense mutasjonsmediert hemofili B (faktor IX-mangel), nonsense 

mutasjonsmediert hepatocellulært karcinom, nonsense mutasjonsmediert

hepatoerythropoietisk porfyri, nonsense mutasjonsmedierte arvelige spastiske

paraplegier, nonsense mutasjonsmediert hypobetalipoproteinemi, nonsense 

mutasjonsmediert arvelig faktor XI-mangel, nonsense mutasjonsmediert maturity-5

onset hos unge, nonsense mutasjonsmediert mikrocytisk anemi og jernmangel, 

nonsense mutasjonsmediert mitokondriell DNA-deplesjon, nonsense mutasjonsmediert 

mitokondriell DNA-deplesjonssyndrom, nonsense mutasjonsmediert fenylketonuri, 

nonsense mutasjonsmediert polycystisk leversykdom, nonsense mutasjonsmediert 

pophyria cutanea tarda, nonsense mutasjonsmediert progressiv familiær intrahepatisk 10

kolestase, nonsense mutasjonsmediert Wilson-sykdom, nonsenss mutasjonsmediert

autosomal dominerende hyperkolesterolemi, nonsense mutasjonsmediert faktor XII-

mangel, nonsense mutasjonsmediert faktor X-mangel, nonsense mutasjonsmediert 

hypofibrinogenemi, nonsense mutasjonsmediert avibrinogenemi og nonsense 

mutasjonsmediert faktor VII-mangel.15

4. Forbindelsen for anvendelse ifølge krav 1, hvori den genetiske sykdommen er 

valgt blant følgende genetiske sykdommer: nonsense mutasjonsmediert acidose, 

nonsense mutasjonsmediert Alport syndrom , nonsense mutasjonsmediert Bardet-

Biedl syndrom, nonsense mutasjonsmediert Birt-Hogg-Dubé syndrom, nonsense 20

mutasjonsmediert Dents sykdom, nonsense mutasjonsmediert Gitelman syndrom, 

nonsense mutasjonsmediert arvelig leiomyomatose og nyrecellekreft, nonsense 

mutasjonsmediert arvelig sfærocytose, nonsense mutasjonsmediert Lebers 

kongenitale amaurose, nonsense mutasjonsmediert lysinurisk proteinintoleranse, 

nonsense mutasjonsmediert nefronoptose, nonsense mutasjonsmediert polycystisk 25

nyresykdom, nonsense mutasjonsmediert pseudo-hypoaldosteronisme, nonsense 

mutasjonsmediert nyrehypodysplasi, nonsense mutasjonsmediert sporadisk klarcellet 

nyrecellekarcinom, nonsense mutasjonsmediert type 2 papillær nyrecellecancer, 

nonsense mutasjonsmediert orofacialt syndrom, nonsense mutasjonsmediert von 

Hippel-Lindau-sykdom, nonsense mutasjonsmediert Wilms tumor, nonsense 30

mutasjonsmediert X-bundet Alport syndrom, nonsense mutasjonsmediert X-bundet 

hypofosfatemisk rakitt, nonsense mutasjonsmediert hyperurikemisk nefropati (juvenil/ 

medullær cystisk nyresykdom), nonsense mutasjonsmediert tuberøs sklerose, 

nonsense mutasjonsmediert nefrotisk syndrom/medfødt nefrotisk syndrom, nonsense 

mutasjonsmediert finsk type, nonsense mutasjonsmediert nefrotisk syndrom, 35

nonsense mutasjonsmediert steroidresistent nefrotisk syndrom 3, nonsense 

mutasjonsmediert early-onset nefrotisk syndrom/Pierson syndrom, nonsense 
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mutasjonsmediert Denys-Drash syndrom, nonsense mutasjonsmediert nefrotisk 

syndrom/Schimke immunossøs dysplasi, nonsense mutasjonsmediert primær 

glukokortikoidresistens, nonsense mutasjonsmediert X-bundet hypofosfatemi, 

nonsense mutasjonsmediert primær hyperoksaluri type 1, nonsense mutasjonmediert 

pseudohypoaldosteronisme type 1 og nonsense mutasjonsmediert proksimal renal 5

tubulær acidose.

5. Forbindelsen til anvendelse ifølge krav 1, hvori den nevnte genetiske

sykdommen er valgt blant følgende genetiske sykdommer: nonsense 

mutasjonsmediert kolorektal cancer, nonsense mutasjonsmediert medfødt 10

enteropeptidasemangel, nonsense mutasjonsmediert cystisk fibrose, nonsense 

mutasjonsmediert ungarsk Peutz-Jeghers syndrom, nonsense mutasjonsmediert

Jervell og Lange-Nielsen syndrom, nonsense mutasjonsmediert Lynch syndrom , 

nonsense mutasjonsmediert microvillus-inkluderingssykdom, nonsense 

mutasjonsmediert Peutz-Jeghers syndrom og nonsense mutasjonsmediert xanthinuri.15

6. Forbindelsen til anvendelse ifølge krav 1, hvori den nevnte genetiske

sykdommen er valgt blant følgende genetiske sykdommer: nonsense 

mutasjonsmediert beta-thalassemi, nonsense mutasjonsmediert Ehlers-Danlos 

syndrom, nonsense mutasjonsmediert addusert klumpfot syndrom, nonsense 20

mutasjonsmediert Alagille syndrom, nonsense mutasjonsmediert Alstrom syndrom, 

nonsense mutasjonsmediert antitrombinmangel, nonsense mutasjonsmediert Carney-

kompleks, nonsense mutasjonsmediert Currarino syndrom, nonsense 

mutasjonsmediert Diamond-Blackfan anemi, nonsense mutasjonsmediert 

erytropoietisk protoporfyri, nonsense mutasjonsmediert Fabry-sykdom, nonsense 25

mutasjonsmediert faktor XIII-mangel, nonsense mutasjonsmediert Fanconi-Bickel

syndrom, nonsense mutasjonsmediert fiskeodør syndrom, nonsense mutasjonmediert 

arvelig hemorragisk telangiektasi, nonsense mutasjonsmediert homocystinuri, 

nonsense mutasjonsmediert Joubert syndrom og relaterte lidelser, nonsense

mutasjonsmediert Krabbe-sykdom, nonsense mutasjonsmediert L-2-hydroksyglutar30

aciduri, nonsense mutasjonsmediert metylmalon aciduri, nonsense mutasjonsmediert

Niemann-Pick sykdom, nonsense mutasjonsmediert Peters plus syndrom, nonsense 

mutasjonsmediert Townes-Brocks sykdom, nonsense mutasjonsmediert von 

Willebrands sykdom, nonsense mutasjonsmediert Wiskott-Aldrich syndrom, nonsense 

mutasjonsmediert Kabuki syndrom, nonsense mutasjonsmediert Chanarin-Dorfman 35

syndrom, nonsense mutasjonsmediert lecitin:kolesterol acyltransferase 

mangel/fiskeøyesykdom, nonsense mutasjonsmediert Marfan syndrom , nonsense 
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mutasjonsmediert mukopolysakkaridiose, nonsense mutasjonsmediert amyloidiose, 

nonsense mutasjonsmediert Late Infantile Neuronal Ceroid Lipofuscinosis, nonsense 

mutasjonsmediert koenzym Q10 mangel, nonsense mutasjonsmedierte peroksisom

biogenese lidelser, nonsense mutasjonsmedierte lysosomale lagringsforstyrrelser og 

nonsense mutasjonsmediert akromatopsi.5

7. Forbindelsen for anvendelse ifølge krav 1, hvori den nevnte genetiske 

sykdommen er valgt blant følgende genetiske sykdommer: nonsense 

mutasjonsmediert retinitis pigmentosa, nonsense mutasjonsmediert Usher Syndrom 

Type 1C, nonsense mutasjonsmediert dystrofisk epidermolyse bullosa, nonsense10

mutasjonsmediert Hailey-Hailey sykdom, nonsense mutasjonsmediert Herlitz 

junctional epidermolysis bullosa og nonsense mutasjonsmediert Netherton syndrom.

8. Farmasøytisk sammensetning for anvendelse ved behandling eller forebygging 

av en genetisk sykdom, hvor den genetiske sykdom er en nonsense mutasjonsmediert15

sykdom, hvor nevnte farmasøytiske sammensetning omfatter forbindelsen med formel 

(I) som definert i krav 1 som et aktivt molekyl, og ett eller flere farmasøytisk 

akseptable hjelpestoffer.

9. Farmasøytisk sammensetning for anvendelse ifølge krav 8, hvori20

sammensetningen administreres ved injeksjon.

10. Farmasøytisk sammensetning for anvendelse ifølge krav 8 eller 9, som videre 

omfatter et middel som kan forbedre forbilesing av mRNA prematurt stoppkodon, idet 

mRNA prematurt stoppkodon kommer fra oversettelsen av genet omfattende 25

nonsense mutasjonenen.

11. Farmasøytisk sammensetning for anvendelse ifølge krav 10, hvori midlet er 3-

[5-(2-fluorfenyl)-1,2,4-oksadiazol-3-yl]benzosyre.

30

12. Farmasøytisk sammensetning for anvendelse ifølge et hvilket som helst av 

kravene 8 til 11, hvori den nonsense mutasjonsmedierte genetiske sykdommen er 

som definert i et hvilket som helst av kravene 2 til 7.

13. Kombinasjon av (i) en forbindelse med formel (I):35
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eller et salt, solvat, klatrat, hydrat eller polymorf derav, og

(ii) 3-[5-(2-fluorfenyl)-1,2,4-oksadiazol-3-yl]benzosyre.5

14. Ex vivo metode for å diagnostisere om en pasients gen har en nonsense

mutasjon, hvor metode omfatter trinnene:

Inkubering av pasientens celler med en forbindelse med formel (I) som definert i krav 

1 eller en farmasøytisk sammensetning som definert i krav 8;10

- ekstrahering av syntetiserte RNAer og/eller proteiner fra nevnte pasientceller, hvori

en økt mengde rensede RNAer og/eller proteiner indikerer at pasienten har en 

nonsense mutasjon.

15
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