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Patentkrav

1. Sammensetning omfattende et isolert humant trunkert cystationin beta-syntase 
(htCBS) mutant polypeptid for bruk i en fremgangsmåte for behandling av homocystinuri
hos et menneske, nevnte fremgangsmåte omfatter administrering av sammensetningen 
til individet, hvori det isolerte htCBS mutant polypeptidet er PEGylert og omfatter en 
mutasjon av et cystein i aminosyreposisjon 15 i SEQ ID NR: 3 til et serin, og hvori det
isolerte htCBS-mutante polypeptidet administreres i en dose mellom 0,33 og ca. 10 
mg/kg minst én gang i uken i minst seks uker.

2. Sammensetning for bruk ifølge krav 1, hvori:

(a) det isolerte htCBS-mutante polypeptidet er PEGylert med minst ett valgt fra 
gruppen bestående av: ME-200GS, ME-200MA0B, ME-400MA, GL4-400MA og ME-
050GS;
(b) PEG er en lineær PEG med lav molekylvekt;
(c) PEG er en firearmsforgrenet PEG med høy molekylvekt;
(d) dosen er en mengde valgt fra gruppen bestående av: 0,33, 0,66, ca. 1, ca. 2 
og ca. 5 mg/kg;
(e) dosen er ca. 0,4 mg/kg;
(f) isolert htCBS-mutant polypeptid ko-administreres med betain;
(g) betain administreres før det isolerte htCBS-mutante polypeptidet; eller
(h) htCBS-mutantpolypeptidet administreres minst to ganger i uken.

3. Sammensetning omfattende et isolert humant trunkert cystationin beta-syntase 
(htCBS) mutant polypeptid for bruk i en terapeutisk fremgangsmåte for å øke 
cystationinet og/eller cysteinet i et menneske som har en CBS-mangel, nevnte 
fremgangsmåte omfatter å administrere sammensetningen til individet, hvori nevnte 
isolert htCBS mutant polypeptid er PEGylert og omfatter en mutasjon av et cystein i 
aminosyreposisjon 15 i SEQ ID NR: 3 til et serin, og administreres i en dose mellom 0,33 
og ca. 10 mg/kg minst en gang i uken i minst seks uker.

4. Sammensetning for bruk ifølge krav 3, hvori:

(a) det isolerte htCBS-mutante polypeptidet er PEGylert med minst ett valgt fra 
gruppen bestående av: ME-200GS, ME-200MA0B, ME-400MA, GL4-400MA og ME-
050GS;
(b) htCBS-mutantpolypeptidet administreres minst to ganger i uken;
(c) PEG er en lineær PEG med lav molekylvekt;
(d) PEG er en firearmsforgrenet PEG med høy molekylvekt;
(e) dosen er en mengde valgt fra gruppen bestående av: 0,33, 0,66, ca. 1, ca. 2 
og ca. 5 mg/kg;
(f) dosen er ca. 0,4 mg/kg;
(g) mengden av cystationin økes til over 0,008 µM;
(h) isolert htCBS-mutant polypeptid administreres sammen med betain; eller
(i) betain administreres før administrering av det isolerte htCBS-mutante 
polypeptidet.

5. Sammensetning for bruk ifølge krav 4 alternativ (g), hvori:

(i) mengden av cystationin økes til mellom 0,005-0,35 µM;
(ii) mengden av cystein økes til over 140 uM; eller
(iii) mengden av cystein økes til mellom 200 µM til 400 µM.
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6. Sammensetning omfattende et isolert humant trunkert cystationin betasyntase 
(htCBS) mutant polypeptid for bruk i en terapeutisk fremgangsmåte for å redusere 
homocystein, metionin og/eller S-adenosyl homocystein i et menneske som har en CBS-
mangel, nevnte fremgangsmåte omfatter administrering av sammensetningen til 
individet, hvori det isolerte htCBS-mutante polypeptidet er PEGylert og omfatter en 
mutasjon av et cystein ved aminosyreposisjon 15 i SEQ ID NR: 3 til et serin, og 
administreres i en dose mellom 0,33 og 10 mg/kg minst én gang pr. uke i minst seks 
uker.

7. Sammensetning for bruk ifølge krav 6, hvori:

(a) PEG er en lineær PEG med lav molekylvekt;
(b) PEG er en firearmsforgrenet PEG med høy molekylvekt;
(c) dosen er en mengde valgt fra gruppen bestående av: 0,33, 0,66, ca. 1, ca. 2 
og ca. 5 mg/kg;
(d) dosen er ca. 0,4 mg/kg;
(e) mengden av homocystein er mindre enn 100 µM;
(f) isolert htCBS administreres samtidig med betain; eller
(g) betain administreres før det isolerte htCBS-mutante polypeptidet.

8. Sammensetning for bruk ifølge krav 7 alternativ (e), hvori mengden av homocystein 
er ca. 10 µM.

9. Sammensetning for bruk ifølge krav 7 alternativ (e), hvori mengden metionin er 
mindre enn 50 µM; der, valgfritt:

(i) mengden metionin er ca. 30 µM; eller
(ii) mengden av S-adenosylhomocystein reduseres til mindre enn 0,14 µM, 
fortrinnsvis mengden av S-adenosylhomocystein reduseres til omtrent 0,015 µM.

10. Sammensetning omfattende et isolert humant trunkert cystationin betasyntase 
(htCBS) mutant polypeptid for bruk i en fremgangsmåte for behandling av 
leverparenkymskade, nevnte fremgangsmåte omfatter administrering av 
sammensetningen til et menneske, hvori det isolerte htCBS mutant polypeptidet er 
PEGylert og omfatter en mutasjon av et cystein i aminosyreposisjon 15 i SEQ ID NR: 3 til 
et serin, og hvori det isolerte htCBS-mutante polypeptidet administreres i en dose 
mellom 0,33 og 10 mg/kg minst én gang daglig i minst seks uker.

11. Sammensetning for bruk ifølge krav 10, hvori:

(a) PEG er en lineær PEG med lav molekylvekt;
(b) PEG er en firearmsforgrenet PEG med høy molekylvekt;
(c) dosen er en mengde valgt fra gruppen bestående av: 0,33, 0,66, ca. 1, ca. 2 
og ca. 5 mg/kg;
(d) dosen er ca. 0,4 mg/kg; eller
(e) skade på leverparenkymet reduseres.

12. Sammensetning for bruk ifølge krav 1, hvori det isolerte htCBS-mutante polypeptidet 
er PEGylert med et ME-200GS PEG-molekyl.
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13. Sammensetning for bruk ifølge krav 12, hvori sammensetningen administreres i en 
dose valgt fra gruppen bestående av: 0,33, 0,66, ca. 1, ca. 2 og ca. 5 mg/kg.

14. En sammensetning omfattende et isolert humant trunkert cystationin B-syntase 
(htCBS) mutant polypeptid omfattende en mutasjon av et cystein ved aminosyreposisjon 
15 i SEQ ID NR: 3 til et serin for bruk i en fremgangsmåte for behandling av minst én 
sykdom, lidelse, eller tilstand valgt fra gruppen bestående av osteoporose, eller en 
bindevevsforstyrrelse som påvirker det okulære systemet, fremgangsmåten omfatter 
administrering av sammensetningen til det menneskelige individet, hvori den isolerte 
htCBS-polypeptidmutanten er PEGylert med et ME-200GS PEG-molekyl;
hvori sammensetningen administreres i en dose valgt fra området 0,33 mg/kg til ca. 10 
mg/kg minst en gang i uken i minst seks uker.

15. Sammensetning for bruk ifølge krav 14, hvori individet ikke er på en
metioninbegrenset diett; eller personen er på en metioninbegrenset diett.
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