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Patentkrav 

 

1. En sammensetning omfattende deoksyadenosin, deoksyguanosin, deoksycytidin, og 

deoksytymidin til anvendelse for å behandle et mitokondrielt DNA-deplesjons- og/eller 

delesjonssyndrom, der syndromet skyldes en defekt i DNA polymerase subenheten 5 

gamma-1 (POLG1)-protein. 

 

2. Sammensetningen til anvendelse ifølge krav 1, der det mitokondrielle DNA deplesjons- 

og delesjonssyndromet er forårsaket av en defekt i den mitokondrielle replikasjonsveien, 

nevnte defekt skyldes en eller flere av følgende mutasjoner i POLG1-proteinet: R309C, 10 

W748S, V1177L, G848S, E1143, og E1143G, posisjonene er referert til med hensyn til 

SEQ ID NO:1. 

 

3. Sammensetningen til anvendelse ifølge et hvilket som helst av kravene 1 eller 2, som 

ikke inneholder noe annet ytterligere nukleosid. 15 

 

4. Sammensetningen til anvendelse ifølge et hvilket som helst av de foregående kravene, 

der sammensetningen videre omfatter en eller flere farmasøytisk akseptable inhibitorer 

av nukleosid-nedbrytning. 
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5. Sammensetningen til anvendelse ifølge krav 4, der den farmasøytisk akseptable 

inhibitoren er en inhibitor av deoksyadenosin-nedbrytning. 

 

6. Sammensetningen til anvendelse ifølge krav 5, der inhibitoren er erytro- 

9-(2-hydroksy-3-nonyl)adenin (EHNA). 25 
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