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Patentkrav

1. En forbindelse representert med falgende strukturformel

eller et farmasgytisk akseptabelt salt derav, for bruk i en fremgangsmate for & behandle
et individ med Fabry-sykdom, hvor fremgangsmaten omfatter:

testing av individet for & bestemme om individet er en darlig, middels eller ekstensiv /
ultrarask P450-metabolisator, hvor individet blir vurdert a veere en darlig, middels eller
ekstensiv / ultrarask P450-metabolisator gjennom genotyping, hvor en darlig P450-
metabolisator berer to mutante alleler av CYP2D6-genet som resulterer i fullstendig
tap av enzymaktivitet, en middels P450-metabolisator har en allel med redusert
aktivitet og en null-allel av CYP2D6-genet, en ekstensiv P450-metabolisator har minst
en og ikke mer enn to alleler med normal funksjon av CYP2D6-genet, og en ultrarask
P450-metabolisator barer flere kopier av funksjonelle alleler av CYP2D6-genet og
produserer eksess enzymatisk aktivitet; og

a administrere til individet en tilpasset effektiv mengde av forbindelsen hvis individet
er en middels eller ekstensiv / ultrarask P450-metabolisator og & administrere til
individet en effektiv mengde av forbindelsen hvis individet er en darlig P450-
metabolisator,

hvor nevnte effektive mengde er en daglig dose pa fra 25 mg til 300 mg, og hvor den

tilpassete effektive mengden er starre enn nevnte effektive mengde.

2. En forbindelse representert med fglgende strukturformel
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eller et farmasgytisk akseptabelt salt derav, for bruk i en metode for & behandle et
individ med Gaucher sykdom, hvor fremgangsmaten omfatter:

testing av individet for & bestemme om individet er en darlig, middels eller ekstensiv /
ultrarask P450-metabolisator, hvor individet blir vurdert & veere en darlig, middels eller
ekstensiv / ultrarask P450-metabolisator gjennom genotyping, hvor en darlig P450-
metabolisator barer to mutante alleler av CYP2D6-genet som resulterer i fullstendig
tap av enzymaktivitet, en middels P450-metabolisator har en allel med redusert
aktivitet og en null-allel av CYP2D6-genet, en ekstensiv P450-metabolisator har minst
en og ikke mer enn to alleler med normal funksjon av CYP2D6-genet, og en ultrarask
P450-metabolisator barer flere kopier av funksjonelle alleler av CYP2D6-genet og
produserer eksess enzymatisk aktivitet; og

a administrere til individet en tilpasset effektiv mengde av forbindelsen hvis individet
er en middels eller ekstensiv / ultrarask P450-metabolisator og a administrere til
individet en effektiv mengde av forbindelsen hvis individet er en darlig P450-
metabolisator,

hvor nevnte effektive mengde er en daglig dose pa fra 25 mg til 300 mg, og hvor den

tilpassete effektive mengden er stgrre enn nevnte effektive mengde.

3. Forbindelse for bruk ifalge krav 1 eller krav 2, hvor testing av individet for &
bestemme om individet er en darlig, middels eller ekstensiv / ultrarask P450-

metabolisator oppstar for eller etter behandlingsstart.

4. Forbindelse for bruk ifelge krav 1 eller krav 2, hvor individet er genotypet for P450-
ekspresjon for behandlingsstart.
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5. Forbindelse for bruk ifglge krav 1 eller krav 2, hvor den effektive mengden er en

daglig dose pa fra 25 mg til 150 mg.

6. Forbindelse for bruk ifglge krav 1 eller krav 2, hvor den effektive mengden er en

daglig dose pa 100 mg.

7. Forbindelse for bruk ifglge krav 1 eller krav 2, hvor forbindelsen er representert av

hemitartratsaltet av nevnte strukturformel.

8. Forbindelse for bruk ifglge krav 7, hvor forbindelsen administreres til individet i en
farmasgytisk sammensetning som omfatter i det minste ett vannuopplgselig fyllstoff, i
det minste ett vannlgselig fyllstoff, i det minste ett bindemiddel, og i det minste ett
smgremiddel, hvor det vannuopplgselige fyllstoffet er mikrokrystallinsk cellulose, det
vannopplgselige fylistoffet er laktosemonohydrat, bindemidlet er hydroksypropyl-
metylcellulose, 0g smgremidlet er glyseryl-behenat.

9. Forbindelse for bruk ifelge krav 1 eller krav 2, hvor forbindelsen administreres til
individet i en farmasgytisk sammensetning som omfatter en farmasgytisk formulering
av:

37.0 % vekt / vekt av hemitartratsaltet med nevnte strukturformel,

16.7 % vekt / vekt av mikrokrystallinsk cellulose;

41.3 % vekt / vekt av laktosemonohydrat;

4.0 % vekt / vekt av hydroksypropyl-metylcellulose; og

1.0 % vekt / vekt glyseryl-behenat.

10. Forbindelse for bruk ifglge krav 1 eller krav 2, hvor forbindelsen administreres til
individet som en eller flere kapsler som omfatter:

100 mg av hemitartratsaltet med nevnte strukturformel;

45.0 mg av mikrokrystallinsk cellulose;

111.5 mg av laktosemonohydrat;

10.8 mg av hydroksypropyl-metylcellulose; og

2.7 mg av glyseryl-behenat.
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11. Forbindelse for bruk ifelge krav 1 eller krav 2, hvor forbindelsen administreres

som en formulering en gang om dagen.

12. Forbindelse for bruk ifglge krav 1 eller krav 2, hvor forbindelsen administreres

som en formulering to ganger om dagen.
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