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Patentkrav

1. Rekombinant viral vektor omfattende en nukleinsyresekvens som koder for humant 

ornitintranskarbamylase (hOTC)-protein og uttrykkelseskontrollsekvenser som leder 

uttrykkelse av hOTC i en levercelle, hvor hOTC-nukleinsyresekvensen er mindre enn 

80% identisk med villtype-hOTC-sekvensen ifølge SEKV ID NR: 1 som koder for det 5

modne eller fullengde hOTC-proteinet, og uttrykker en funksjonell hOTC, hvor nevnte 

hOTC-nukleinsyresekvens er valgt fra nukleinsyresekvensen omfattende SEKV ID NR: 

5 eller en nukleinsyresekvens minst 96% til 99% identisk dertil.

2. Rekombinant viral vektor ifølge krav 1, hvor hOTC-nukleinsyresekvensen har 10

sekvensen ifølge SEKV ID NR: 5.

3. Rekombinant viral vektor ifølge krav 1, hvor hOTC-nukleinsyresekvensen har 

sekvensen ifølge SEKV ID NR: 4 eller SEKV ID NR: 3.

15

4. Rekombinant viral vektor ifølge et hvilket som helst av kravene 1 til 3, hvor hOTC-

en er en kimær OTC omfattende en heterolog transittsekvens substituert for den 

native transittsekvensen ifølge SEKV ID NR: 5.

5. Rekombinant viral vektor ifølge et hvilket som helst av kravene 1 til 4, hvor den20

virale vektoren er valgt fra en adenoassosiert virus (AAV)-vektor, en adenoviral 

vektor, og en lentiviral vektor.

6. Rekombinant viral vektor ifølge et hvilket som helst av kravene 1 til 5, hvor 

uttrykkelseskontrollsekvensene omfatter en leverspesifikk promoter, eventuelt hvor 25

den leverspesifikke promoteren er en tyroksinbindende globulin (TBG)-promoter.

7. Rekombinant viral vektor ifølge et hvilket som helst av kravene 1 til 6, hvor 

uttrykkelseskassetten videre omfatter en eller flere av et intron, en Kozaksekvens, en 

poly A, og et post-transkripsjonsregulatoriske elementer.30

8. Rekombinant viral vektor ifølge krav 1, hvor den rekombinante virale vektoren er 

en rekombinant AAV-vektor som omfatter et AAV-kapsid som har pakket deri en 

nukleinsyresekvens som omfatter minst en ITR-sekvens og nukleinsyren som koder 

for hOTC, eventuelt hvor AAV-kapsidet er valgt fra AAV8, AAV9 og/eller AAVrh10.35
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9. Rekombinant adenoassosiert virus (rAAV) med et AAV-kapsid og pakket deri en 

uttrykkelseskassett omfattende minst en AAV invertert terminalrepetisjon (ITR)-

sekvens, en nukleinsyresekvens som koder for minst den modne humane 

ornitintranskarbamylasen (hOTC), og uttrykkelseskontrollsekvenser som leder 

uttrykkelse av hOTC-en i en levercelle, nevnte uttrykkelseskontrollsekvenser omfatter 5

en leverspesifikk promoter, hvor hOTC-nukleinsyresekvensen er mindre enn 80% 

identisk med villtype-hOTC-sekvensen ifølge SEKV ID NR: 1 kodende det modne 

hOTC-proteinet og omfatter minst nukleinsyresekvensen som koder for det modne 

hOTC-proteinet ifølge SEKV ID NR: 5 eller en nukleinsyresekvens minst 96% til 99,9% 

identisk dertil.10

10. rAAV ifølge krav 9, hvor hOTC-nukleinsyresekvensen har sekvensen ifølge SEKV 

ID NR: 5.

11. rAAV ifølge et hvilket som helst av kravene 8 til 10, hvor AAV-kapsidet er valgt fra 15

AAV8, AAV9, eller AAVrh10.

12. rAAV ifølge krav 11, hvor uttrykkelseskassetten videre omfatter en 5' AAV 

invertert terminalrepetisjon (ITR)-sekvens og en 3' ITR-sekvens eller hvor den minst 

ene AAV ITR-en omfatter en 5' ITR hvor D-sekvensen og terminalresolusjonssetet er 20

slettet eller hvor 5' og 3' ITR-ene er fra AAV2.

13. rAAV ifølge et hvilket som helst av kravene 9 til 12, hvor nukleinsyren som koder 

for hOTC har den kodende sekvensen ifølge SEKV ID NR: 3 eller, hvor nukleinsyren 

som koder for hOTC har den kodende sekvensen ifølge SEKV ID NR: 4.25

14. Viral vektor omfattende et hOTC-gen som koder for en kimær 

ornitintranskarbamylase som omfatter minst moden human ornitintranskarbamylase 

med en heterolog transittsekvens, hvor nukleinsyresekvensen som koder for den 

modne humane ornitintranskarbamylasen er valgt fra den av en nukleinsyresekvens 30

ifølge SEKV ID NR: 3, 4, eller 5.

15. Viral vektor ifølge krav 14, hvor den hOTC-kodende sekvensen er sekvensen ifølge 

SEKV ID NR: 5.

35

16. Farmasøytisk sammensetning omfattende en bærer og en effektiv mengde av 

vektor ifølge et hvilket som helst av kravene 1 til 8, rAAV ifølge et hvilket som helst av 
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kravene 9 til 13, og/eller viral vektor ifølge krav 14 eller 15.

17. Viral vektor ifølge et hvilket som helst av kravene 1 til 8, rAAV ifølge et hvilket 

som helst av kravene 9 til 13, og/eller vektor ifølge krav 14 eller 15 for anvendelse i 

en fremgangsmåte for behandling av ornitintranskarbamylasemangel (OTCD) i en 5

menneskelig pasient.
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