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Patentkrav 

 

1. In vitro-fremgangsmåte for å diagnostisere Gauchers sykdom hos et individ, 

omfattende:  

å detektere en biomarkør i en prøve fra individet, hvori biomarkøren er fritt lyso-5 

Gb1, hvori prøven er valgt fra gruppen omfattende blodprøve, serumprøve, 

plasmaprøve og tørrblodfilterprøve, og hvori lyso-Gb1 har formel (I):  

 

å bestemme nivået av biomarkøren som er til stede i prøven, 

å sammenligne nivået av biomarkøren i prøven fra individet med en 10 

avskjæringsverdi, hvori hvis nivået av biomarkøren i prøven fra individet er 

høyere enn avskjæringsverdien, angir dette at individet lider av eller risikerer å 

utvikle Gauchers sykdom, og 

hvori avkjæringsverdien er 20 ng/ml hvis prøven er en blodprøve, og 

avskjæringsverdien er 5,0 ng/ml hvis prøven er en serumprøe eller en 15 

plasmaprøve. 

   

2. Fremgangsmåten ifølge krav 1, hvori fritt lyso-Gb1 er lyso-Gb1 som til stede i 

individet og ikke resultatet av manipulering av prøven fra individet. 

   20 

3. Fremgangsmåten ifølge krav 1, ytterligere omfattende å detektere minst én 

ytterligere biomarkør i prøven fra individet, hvori den minst ene ytterligere 

biomarkøren er valgt fra gruppen omfattende kitotriosidase og CCL18. 

   

4. Fremgangsmåten ifølge et hvilket som helst av kravene 1 til 3, hvori 25 

biomarkøren og/eller den minst ene ytterligere biomarkøren detekteres ved hjelp 

av immunoassays, massespektrometrisk analyse, biochip-array, funksjonelle 

nukleinsyres og/eller et fluorescerende derivat av fritt lyso-Gb1. 

   

5. Fremgangsmåten ifølge krav 4, hvori biomarkøren detekteres ved hjelp av 30 

massespektrometrisk analyse. 

   

6. Fremgangsmåten ifølge et hvilket som helst av kravene 1 til 5, hvori 

blodprøven er en fullblodsprøve eller en tørrblodfilterprøve. 

   35 

NO/EP2718725



 

 

2 

7. Fremgangsmåte for å bestemme effektiviteten til en forbindelse for 

behandling av Gauchers sykdom, omfattende trinnene:  

a) å bestemme nivået av en biomarkør i en prøve fra et individ med Gauchers 

sykdom; 

b) å bestemme igjen nivået av biomarkøren i en prøve til individet etter at 5 

forbindelsen ble administrert til individet; 

c) å bestemme om nivået av biomarkøren bestemt i trinn a) er lavere enn nivået 

av biomarkøren bestemt i trinn b), 

hvori hvis nivået av biomarkøren bestemt i trinn b) er lavere enn nivået av 

biomarkøren bestemt i trinn a), indikerer dette effektiviteten til forbindelsen,  10 

hvori prøven er valgt fra gruppen omfattende blodprøve, serumprøve, 

plasmaprøve og tørrblodfilterprøve, og 

hvori biomarkøren er fritt lyso-Gb1, der lyso-Gb1 har formel (I):   

 

   15 

8. Anvendelse av massespektrometri for deteksjon av en biomarkør i en 

fremgangsmåte for å diagnostisere Gauchers sykdom ved å anvende en prøve 

fra et individ, hvori prøven er valgt fra gruppen omfattende blodprøve, 

serumprøve, plasmaprøve og tørrblodfilterprøve, og hvori biomarkøren er fritt 

lyso-Gb1, der lyso-Gb1 har formel (I):  20 
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