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Patentkrav

1. En in vitro-fremgangsmate for & vurdere hvorvidt et individ som har, eller har
risiko for 8 utvikle en nevrodegenerativ sykdom som omfatter 8 bestemme hvorvidt
individet har en mutasjon i C9orf72-genet hvor nevnte mutasjon hindrer eller forstyrrer

C9orf72-ekspresjon i forhold til ekspresjon i en referanse fra individer uten mutasjonen.

2. Fremgangsmate ifglge krav 1, hvor mutasjonen er en ekspansjon av en repetisjon

av et heksanukleotid.

3. Fremgangsmate ifglge krav 2, hvor heksanukleotidet er GGCCCC.

4, Fremgangsmate ifglge hvilket som helst av kravene 1-3, hvor mutasjonen er i

intron 1 av C9orf72-genet.

5. Fremgangsmate ifglge krav 4, hvor mutasjonen er en ekspansjon av en repetisjon
av GGCCCC som er funnet @ starte ved posisjon 27,573,527 av UCSChg19/NCBI37

montasje +trad.

6. Fremgangsmate ifglge hvilket som helst av kravene 1-5, hvor den nevro-

degenerative sykdommen er en frontotemporal lobar degenerasjon (FTLD).

7. Fremgangsmate ifglge krav 6, hvor FTLD er frontotemporal demens (FTD) eller

FTD med motonevronsykdom/amyotrofisk lateralsklerose (MND/ALS).

8. Fremgangsmate ifglge hvilket som helst av kravene 1-5, hvor den nevro-
degenerative sykdommen er en motonevronsykdom/amyotrofisk lateralsklerose
(MND/ALS).

9. Et isolert DNA-molekyl som i det vesentlige omfatter intron 1 av C9orf72-genet

omfattende minst 30 repetisjoner av GGCCCC.

10. Det isolerte DNA-molekylet ifglge krav 9, hvor de minst 30 repetisjonene av
GGCCCC starter ved posisjon 27,573,527 av UCSChg19/NCB137 montasje +trad.

11.  Enin vitro-fremgangsmate for & identifisere et individ disponert for, eller som lider

av, en nevrodegenerativ sykdom, hvor fremgangsmaten omfatter & undersgke C9orf72-
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gen-repetisjons antall i en prgve fra et testindivid, og sammenlikne de C9orf72-gen-
repetisjons antall med en referanse som stammer fra et individ som ikke lider av en
nevrodegenerativ sykdom, hvor naervaeret av et gkt antall repetisjoner i C9orf72-genet i
prgven fra testindividet antyder at individet lider av en nevrodegenerativ sykdom, eller er

predisponert for & utvikle en nevrodegenerativ sykdom.

12. Et ikke-humant genetisk modifisert dyr som har, eller som er predisponert for a
utvikle en nevrodegenerativ sykdom, hvor dyret baerer den GGCCCC-repetisjons
ekspansjonsmutasjonen av C9orf72-genet, eller homolog derav i dyret, som er forbundet

med den nevrodegenerative sykdommen.



