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Krav 

1. Forbindelse med følgende struktur: 

. 

 

2. Overføringsmiddel omfattende forbindelsen ifølge krav 1 og en terapeutisk 5 

mengde av: 

a. nukleinsyre, eller 

b. et protein. 

 

3. Overføringsmiddel ifølge krav 2, videre omfattende en eller flere kationiske 10 

lipider, ikke-kationiske lipider og/eller PEG-modifiserte lipider. 

 

4. Overføringsmiddel ifølge krav 2 eller krav 3, hvor nukleinsyren er RNA. 

 

5. Overføringsmiddel ifølge krav 4, hvor RNA er mRNA. 15 

 

6. Overføringsmiddel ifølge krav 2, hvor proteinet er et enzym. 

 

7. Overføringsmiddel ifølge et hvilket som helst av kravene 2 til 6, hvor 

overføringsmidlet er en lipid nanopartikkel eller liposom. 20 

 

8. Overføringsmiddel ifølge et hvilket som helst av kravene 2 til 7, hvor 

overføringsmidlet innkapsler nukleinsyren eller proteinet. 

 

9. Overføringsmiddel ifølge et hvilket som helst av kravene 2 til 8, hvor 25 

overføringsmidlet videre omfatter en eller flere terapeutiske eller diagnostiske 

midler. 
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10. Farmasøytisk sammensetning omfattende overføringsmidlet ifølge et hvilket 

som helst av kravene 2 til 9. 

 

11. Overføringsmiddel eller farmasøytisk sammensetning ifølge et hvilket som 

helst av kravene 2 til 10, for anvendelse i en fremgangsmåte for behandling av en 5 

sykdom i et individ som er resultatet av en proteinmangel, hvor nukleinsyren koder 

for proteinet som individet er mangelfullt i, eller protein er proteinet som individet 

er mangelfullt i. 

 

12. Overføringsmiddel eller farmasøytisk sammensetning for anvendelse ifølge 10 

krav 11, hvor sykdommen i et individ, som er resultatet av en proteinmangel, er 

valgt fra: SMN1-relatert spinal muskulær atrofi (SMA); amyotrofisk lateral sklerose 

(ALS); GALT-relatert galaktosemi; Cystisk Fibrose (CF); SLC3A1-relaterte lidelser 

inkludert cystinuri; COL4A5-relaterte lidelser inkludert Alport syndrom; 

galaktocerebrosidase mangler; X-bundet adrenoleukodystrofi og 15 

adrenomyeloneuropati; Friedreichs ataksi; Pelizaeus-Merzbacher sykdom; TSC1 og 

TSC2-relatert tuberøs sklerose; Sanfilippo B syndrom (MPS IIIB); CTNS-relatert 

cystinose; FMR1-relaterte lidelser som inkluderer Fragilt X-syndrom, Fragilt X-

Assosiert tremor / Ataxia-Syndrom og Fragilt X-Prematur-eggstokksvikt-syndrom; 

Prader-Willi syndrom; arvelig hemorragisk telangiektasi (AT); Niemann-Pick 20 

sykdom type C1; Neuronal ceroid lipofuscinoses-relaterte sykdommer inkludert 

Juvenil Neuronal Ceroid Lipofuscinosis (JNCL), Juvenil Batten-sykdom, Santavuori-

Haltia sykdom, Jansky-Bielschowsky sykdom og PTT-1 og TPP1-mangler; EIF2B1, 

EIF2B2, EIF2B3, EIF2B4 og EIF2B5-relatert barndomsataksi med hypomyelinisering 

/ forsvinnende hvitt substans i sentralnervesystemet; CACNA1A og CACNB4-relatert 25 

episodisk ataxia type 2; MECP2-relaterte forstyrrelser inkludert klassisk Rett 

syndrom, MECP2-relatert alvorlig neonatal encefalopati og PPM-X-syndrom; CDKL5-

relaterte atypiske Rett syndrom; Kennedys sykdom (SBMA); Notch-3-relatert 

cerebral autosomal dominant arteriopati med subkortiske infarkter og 

leukoencefalopati (CADASIL); SCN1A- og SCN1B-relaterte anfallssykdommer; 30 

Polymerase G-relaterte lidelser som inkluderer Alpers-Huttenlocher syndrom, POLG-

relatert sensorisk ataksisk neuropati, dysartri og oftalmoparese, og autosomal 

dominant og recessiv progressiv ekstern oftalmoplegi med mitokondriale DNA-

delesjoner; X-koblet adrenal hypoplasia; X-bundet agammaglobulinemi; og Wilsons 

sykdom. 35 
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13. Fremgangsmåte for fremstilling av forbindelsen ifølge krav 1, 

fremgangsmåten omfattende trinn (a), for å danne forbindelse 3 fra forbindelser 1 

og 2: 

Trinn (a) 

. 5 

  

14. Fremgangsmåte ifølge krav 13, hvor fremgangsmåten videre omfatter trinn 

(b) for behandling av forbindelse 3 med en sterk syre for å danne forbindelsen 

ifølge krav 1: 

Trinn (b) 10 

. 

  

15.  Fremgangsmåte ifølge krav 13 eller krav 14, hvor trinn (a) videre omfatter 

dicykloheksylkarbodiimid (DCC) og dimetylaminopyridin (DMAP). 

 15 

16. Fremgangsmåte ifølge krav 14 eller 15, hvor den sterke syren som anvendes 

i trinn (b) er trifluoreddiksyre (TFA). 
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