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1. In vitro eller ex vivo fremgangsmåte for å gjenopprette funksjonen til CEP290 i en 

celle som bærer mutasjonen c.2991+1655 A>G til stede i CEP290-genet hvori 

fremgangsmåten omfatter trinnet med å forhindre spleising av det kryptiske eksonet satt 

inn i det mutante c.2991+1655 A>G CEP290 mRNA-et, hvori fremgangsmåten utføres 

ved å anvende minst ett antisenseoligonukleotid som er komplementært med en sekvens 10 

innenfor det mutante c.2991+1655 A>G CEP290 pre-mRNA-et som er nødvendig for 

korrekt spleising av det målrettede kryptiske eksonet og hvori sekvensen er valgt fra 

gruppen som består av eksonspleiseforsterkersekvensene (ESE-sekvensene) til det 

kryptiske eksonet. 

  15 

2. Fremgangsmåten ifølge krav 1, hvori minst antisenseoligonukleotidet omfatter en 

nukleinsyresekvens valgt fra gruppen som består av SEQ ID NO: 1 og SEQ ID NO:2. 

  

3. Fremgangsmåten ifølge krav 2, hvori antisenseoligonukleotidet omfatter er valgt fra 

gruppen som består av SEQ ID NO:1 og SEQ ID NO:2. 20 

  

4. Antisenseoligonukleotid i stand til å indusere eksonhopping og gjenopprette 

funksjonen til CEP290 i en celle som bærer mutasjonen c.2991+1655 A>G til stede i 

CEP290-genet, som består av en sekvens som er komplementær med en 

nukleinsyresekvens til CEP290-genet som er nødvendig for korrekt spleising av det 25 

kryptiske eksonet satt inn i det mutante c.2991+1655 A>G CEP290 mRNA-et, hvori 

nukleinsyresekvensen til CEP290-genet er valgt fra gruppen som består av ESE-

sekvensene til det kryptiske eksonet. 

  

5. Antisenseoligonukleotidet ifølge krav 4, som omfatter en nukleinsyresekvens valgt fra 30 

gruppen som består av SEQ ID NO: 1 og SEQ ID NO:2. 

  

6. Antisenseoligonukleotidet ifølge krav 4 eller 5 som består av en nukleinsyresekvens 

som er valgt fra gruppen som består av sekvensene SEQ ID NO: 1 og SEQ ID NO: 2. 

  35 

7. Antisenseoligonukleotidet ifølge krav 4 eller 5, hvori antisenseoligonukleotidet er fra 

ca. 15 til ca. 50 nukleotider i lengde. 
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8. Antisenseoligonukleotid som består av en sekvens komplementær med en 

nukleinsyresekvens til CEP290-genet som er nødvendig for korrekt spleising av det 

kryptiske eksonet satt inn i det mutante c.2991+1655 A>G CEP290 mRNA-et hvori 

nukleinsyresekvensen til CEP290-genet er valgt fra gruppen som består av ESE-

sekvensene til det kryptiske eksonet for anvendelse for å gjenopprette funksjonen til 5 

CEP290 i en celle som bærer mutasjonen c.2991+1655 A>G til stede i CEP290-genet til 

en pasient som har mutasjonen.     

  

9. Antisenseoligonukleotidet ifølge krav 8 for anvendelsen ifølge krav 8, hvori cellen som 

bærer mutasjonen c.2991+1655 A>G til stede i CEP290-genet er en retinal celle. 10 

  

10. Antisenseoligonukleotid komplementær med en nukleinsyresekvens til CEP290-genet 

som er nødvendig for korrekt spleising av det kryptiske eksonet satt inn i det mutante 

c.2991+1655 A>G CEP290 mRNA-et hvori nukleinsyresekvensen til CEP290-genet er 

valgt fra gruppen som består av ESE-sekvensene til det kryptiske eksonet for anvendelse 15 

i en fremgangsmåte for å behandle en Leber medfødt amaurose hos en pasient som har 

mutasjonen c.2991+1655 A>G i CEP290-genet.   

  

11. Antisenseoligonukleotidet for anvendelse ifølge et hvilket som helst av kravene 8 til 

10, hvori antisenseoligonukleotidet er som definert i et hvilket som helst av kravene 5 til 20 

7. 

  

12. Antisenseoligonukleotidet ifølge kravene 8 til 11 for anvendelsen ifølge et hvilket som 

helst av kravene 8 til 11 ved intravitreal injeksjon av antisenseoligonukleotidet. 

  25 

13. Farmasøytisk sammensetning som omfatter minst et antisenseoligonukleotid ifølge et 

hvilket som helst av kravene 4 til 7.    
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