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Patentkrav 

 

1. Forbindelse til bruk for å behandle en lysosomal lagringssykdom hos et individ som 

er diagnostisert til å ha sykdommen, som omfatter å administrere en effektiv mengde av 

forbindelsen til individet, og eventuelt ytterligere omfatter trinnet med å administrere en 5 

terapeutisk effektiv mengde av et lysosomalt enzym til individet, der forbindelsen er 

representert ved følgende strukturformel, 

 

eller et farmasøytisk akseptabelt salt av dette, der: 

n er 1 eller 2; 10 

m er 1; 

p er 1; 

t er 0 eller 1; 

y er 1; 

z er 0 eller 1; 15 

E er O; 

X1 er CR1; 

X2 er O; 

X3 er -NH; 

X4 er en direkte binding eller CR4R5; 20 

X5 er en direkte binding eller O; 

R1 er H eller (C1–C6)alkyl; 

R4 og R5 er uavhengig valgt fra (C1–C6)alkyl, eller som tatt sammen med karbonet de er 

bundet til, danner en spiro(C3–C10)sykloalkylring; 

R6 er -H eller (C1–C6)alkyl; 25 

A1 er (C6–C12)aryl eller (C2–C9)heteroaryl, som eventuelt er substituert med én eller flere 

substituenter valgt fra gruppen som består av: halogen; (C1–C6)alkyl som eventuelt er 

substituert med ett til tre halogen; (C1–C6)alkoksy; og -OH; og 

A2 er (C6–C12)aryl eller (C2–C9)heteroaryl som er substituert med én eller flere 

substituenter valgt fra gruppen som består av: (C2–C9)heterosykloalkyl; R8R9N–CO-, der 30 

R8 og R9 hver er uavhengig valgt fra gruppen som består av hydrogen og (C1–C6)alkyl, 

eller R8 og R9 kan tas sammen med nitrogenet de er bundet til, for å danne en (C2–

C9)heterosykloalkylgruppe som eventuelt er substituert med én til tre halogengrupper; 
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(C1–C6)alkylsulfonyl som eventuelt er substituert med én eller to grupper valgt blant (C1–

C6)alkoksy og (C3–C10)sykloalkyl; (C1–C6)alkyl som er substituert med én til fire 

substituenter valgt fra gruppen som består av hydroksy, (C1–C6)alkoksy, (C1–

C6)alkoksy(C1–C6)alkoksy, (C2–C9)heterosykloalkyl og (C2–C9)heteroaryl; og (C1–

C6)alkyloksy som er substituert med én til fire substituenter valgt fra gruppen som består 5 

av cyan, (C1–C6)alkoksy, (C2–C9)heterosykloalkyl og (C2–C9)heteroaryl. 

 

2. Forbindelse til bruk ifølge krav 1, der n er 1; t er 0; y er 1 og z er 1. 

 

3. Forbindelse til bruk ifølge krav 1 eller krav 2, der R6 er H. 10 

 

4. Forbindelse til bruk ifølge et av kravene 1 til 3, der R1 er hydrogen eller metyl. 

 

5. Forbindelse til bruk ifølge et av kravene 1 til 4, der X4 er CR4R5, der R4 og R5 hver 

uavhengig er metyl. 15 

 

6. Forbindelse til bruk ifølge krav 1, der forbindelsen er representert ved formelen 

 

eller et farmasøytisk akseptabelt salt av dette. 

 20 

7. Forbindelse til bruk ifølge et av kravene 1 til 6, der den lysosomale 

lagringssykdommen følger av en defekt i glykosfingolipid-veien, f.eks. der den lysosomale 

lagringssykdommen er valgt fra gruppen som består av Gauchers sykdom, Fabrys sykdom, 

GM1-gangliosidose, GM2-aktivatormangel, Tay-Sachs’ sykdom og Sandhoffs sykdom, 

spesielt der den lysosomale lagringssykdommen er Fabrys sykdom, Gauchers sykdom type 25 

2 eller Gauchers sykdom type 3. 

 

8. Forbindelse til bruk ifølge et av kravene 1 til 7, der det lysosomale enzymet er valgt 

fra gruppen som består av glukocerebrosidase, alfa-galaktosidase A, heksosaminidase A, 

heksosaminidase B og GM1-gangliosid-β-galaktosidase, spesielt der det lysosomale 30 

enzymet er alfa-galaktosidase A eller glukocerebrosidase. 
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9. Forbindelse til bruk for å behandle, lindre eller forebygge cystiske sykdommer, 

f.eks. der den cystiske sykdommen er cystisk nyresykdom, eventuelt valgt blant ervervet 

cystisk nyresykdom (ARCD), dialyse-assosiert cystisk sykdom, autosomal dominant 

polycystisk nyresykdom (ADPKD), autosomal recessiv polycystisk nyresykdom (ARPKD), 

kongenital multicystisk nyre (CMK), multicystisk dysplastisk nyre, nyresykdom i 5 

endestadiet (ESRD), medullær svampnyre (MSK), nefronoftise-medullært cystisk 

nyresykdomskompleks (NMCD), nefronoftise-uremisk medullært cystisk 

sykdomskompleks, juvenil nefronoftise, medullær cystisk sykdom, nyrecellekarsinom 

(RCC), tuberøs sklerose (TS) og von Hippel-Lindaus syndrom (VHLS), der forbindelsen er 

(S)-kinuklidin-3-yl-(2-(2-(4-fluorfenyl)tiazol-4-yl)propan-2-yl)karbamat eller kinuklidin-10 

3-yl-(2-(4'-fluor-[1,1'-bifenyl]-3-yl)propan-2-yl)karbamat, eller en forbindelse på 

formelen I ifølge et av kravene 1 til 6. 

 

10. Forbindelse som er representert ved den følgende strukturformelen, 

 15 

eller et farmasøytisk akseptabelt salt av dette, der: 

n er 1 eller 2; 

m er 1; 

p er 1; 

t er 0 eller 1; 20 

y er 1; 

z er 1; 

E er O; 

X1 er CR1; 

X2 er O; 25 

X3 er -NH; 

X4 er CR4R5; 

X5 er en direkte binding eller O; 

R1 er H eller (C1–C6)alkyl; 

R4 og R5 er uavhengig valgt fra (C1–C6)alkyl, eller som tatt sammen med karbonet de er 30 

bundet til, danner en spiro(C3–C10)sykloalkylring; 

R6 er -H eller (C1–C6)alkyl; 
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A1 er (C6–C12)aryl eller (C2–C9)heteroaryl, eventuelt som er substituert med én eller flere 

substituenter valgt fra gruppen som består av: halogen; (C1–C6)alkyl som eventuelt er 

substituert med ett til tre halogen; (C1–C6)alkoksy; og -OH; og 

A2 er (C6–C12)aryl eller (C2–C9)heteroaryl som er substituert med én eller flere 

substituenter valgt fra gruppen som består av: (C2–C9)heterosykloalkyl; R8R9N–CO- der 5 

R8 og R9 hver er uavhengig valgt fra gruppen som består av hydrogen og (C1–C6)alkyl, 

eller R8 og R9 kan tas sammen med nitrogenet de er bundet til, for å danne en (C2–

C9)heterosykloalkylgruppe som eventuelt er substituert med én til tre halogengrupper; 

(C1–C6)alkylsulfonyl som eventuelt er substituert med én eller to grupper valgt blant (C1–

C6)alkoksy og (C3–C10)sykloalkyl; (C1–C6)alkyl som er substituert med én til fire 10 

substituenter valgt fra gruppen som består av hydroksy, (C1–C6)alkoksy, (C1–

C6)alkoksy(C1–C6)alkoksy, (C2–C9)heterosykloalkyl og (C2–C9)heteroaryl; og (C1–

C6)alkyloksy som er substituert med én til fire substituenter valgt fra gruppen som består 

av cyan, (C1–C6)alkoksy, (C2–C9)heterosykloalkyl og (C2–C9)heteroaryl. 

 15 

11. Forbindelse ifølge krav 10, der n er 1; t er 0; y er 1 og z er 1. 

 

12. Forbindelse ifølge krav 10 eller krav 11, der R1 er hydrogen eller metyl. 

 

13. Forbindelse ifølge et av kravene 10 til 12, der X4 er CR4R5, der R4 og R5 hver 20 

uavhengig er metyl. 

 

14. Forbindelse ifølge et av kravene 10 til 12, der X4 er CR4R5, der R4 og R5 er tatt 

sammen med karbonet de er bundet til, for å danne en spirosyklopropylring. 

 25 

15. Forbindelse som er representert ved formelen 

 

eller et farmasøytisk akseptabelt salt av dette. 

 

16. Farmasøytisk sammensetning som omfatter en forbindelse ifølge et av kravene 10 30 

til 15 og minst én farmasøytisk akseptabel bærer. 
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17. Forbindelse ifølge et av kravene 10 til 15, eller farmasøytisk sammensetning ifølge 

krav 16, til bruk i terapi. 

 

18. Forbindelse ifølge et av kravene 10 til 15, eller farmasøytisk sammensetning ifølge 

krav 16, til bruk for å behandle en sykdom eller lidelse som er mediert av 5 

glukosylceramidsyntase (GCS), eller en sykdom eller lidelse der GCS er inne i bildet, der 

sykdommen eller lidelsen er kreft, en metabolsk sykdom, eller en nevropati. 

 

19. Forbindelse eller farmasøytisk sammensetning til bruk ifølge krav 18, der 

nevropatien er Alzheimers sykdom eller Parkinsons sykdom. 10 
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