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1. Sammensetning omfattende en populasjon av rekombinante humane syre-a-
glukosidase-(rhGAA)-molekyler for anvendelse i behandlingen av Pompes sykdom hos et
individ med behov derav, hvori rhGAA-molekylene fremstilles fra ovarieceller fra kinesisk
hamster (CHO);

hvori rhGAA-molekylene omfatter syv potensielle N-glykosyleringsseter;

hvori rhGAA-molekylene i gjennomsnitt omfatter 3-4 mannose-6-fosfat-(M6P)-rester;
hvori rhGAA-molekylene i gjennomsnitt omfatter minst ca. 0,5 mol bis-mannose-6-fosfat
(bis-M6P) per mol rhGAA ved det fgrste potensielle N-glykosyleringssetet som bestemt
ved anvendelse av vaeskekromatografi-tandem massespektrometri (LC-MS/MS);

hvori populasjonen av rhGAA-molekyler administreres samtidig eller sekvensielt med en
farmakologisk chaperon, og hvori den farmakologiske chaperonen er miglustat eller et
farmasgytisk akseptabelt salt derav;

hvori populasjonen av rhGAA-molekyler administreres intravengst i en dose pa ca. 20
mg/kg og miglustatet eller det farmasgytisk akseptable saltet derav administreres oralt i
en dose pé ca. 260 mg; og hvori

(i) pasienten er en ERT-svitsjpasient, og sammenlignet med baseline er pasientens
lungefunksjon, malt ved en oppreist tvunget vitalkapasitet-(FVC)-test, stabil eller
forbedret seks maneder etter behandling; og/eller

(ii) pasienten er en ambulant ERT-svitsjpasient, og sammenlignet med baseline er
pasientens kreatinkinasenivder seks maneder etter behandling redusert med minst 15 %;
og/eller

(iii) pasienten er en ikke-ambulant ERT-svitsjpasient, og sammenlignet med baseline er
pasientens kreatinkinasenivaer seks maneder etter behandling redusert med minst 20 %;
og/eller

(iv) pasienten er en ERT-svitsjpasient, og sammenlignet med baseline er pasientens nivaer

av urinheksosetetrasakkarid seks maneder etter behandling redusert med minst 35 %.

2. Sammensetningen for anvendelse ifglge krav 1, hvori miglustatet eller det

farmasgytisk akseptable saltet derav administreres fgr administrering av rhGAA.

3. Sammensetningen for anvendelse ifglge krav 1 eller krav 2, hvori rhGAA-
molekylene omfatter en aminosyresekvens minst 95 % identisk med SEQ ID NO:1 eller
SEQ ID NO:5.
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4. Sammensetningen for anvendelse ifglge et hvilket som helst av kravene 1 til 3,
hvori rhGAA-molekylene omfatter i gjennomsnitt fra ca. 0,5 mol til ca. 7,0 mol mono-M6P
eller bis-M6P per mol rhGAA, bestemt ved anvendelse av LC-MS/MS.

5. Sammensetningen for anvendelse ifglge et hvilket som helst av kravene 1 til 4,
hvori rhGAA-molekylene omfatter i gjennomsnitt minst 2,5 mol M6P per mol rhGAA og

minst 4 mol sialinsyre per mol rhGAA, bestemt ved anvendelse av LC-MS/MS.

6. Sammensetningen for anvendelse ifglge et hvilket som helst av kravene 1 til 5,
hvori, per mol rhGAA, omfatter rhGAA-molekylene i gjennomsnitt:

(a) ca. 0,4 til ca. 0,6 mol mono-M6P ved det andre potensielle N-glykosyleringssetet;

(b) ca. 0,4 til ca. 0,6 mol bis-M6P ved det fjerde potensielle N-glykosyleringssetet; og
(c) ca. 0,3 til ca. 0,4 mol mono-M6P ved det fjerde potensielle N-glykosyleringssetet; hvori

(a)-(c) bestemmes ved anvendelse av LC-MS/MS.

7. Sammensetningen for anvendelse ifglge et hvilket som helst av kravene 1 til 6,
hvori, per mol rhGAA, omfatter rhGAA-molekylene videre ca. 4 mol til ca. 7,3 mol
sialinsyre; og

hvori, per mol rhGAA, omfatter rhGAA-molekylene i gjennomsnitt:

(a) ca. 0,9 til ca. 1,2 mol sialinsyre ved det tredje potensielle N-glykosyleringssetet;

(b) ca. 0,8 til ca. 0,9 mol sialinsyre ved det femte potensielle N-glykosyleringssetet; og
(c) ca. 1,5 til ca. 4,2 mol sialinsyre ved det sjette potensielle N-glykosyleringssetet;

hvori (a)-(c) bestemmes ved anvendelse av LC-MS/MS.

8. Sammensetningen for anvendelse ifglge et hvilket som helst av kravene 1 til 7,
hvori populasjonen av rhGAA-molekyler formuleres i en farmasgytisk sammensetning, og
hvori den farmasgytiske sammensetningen videre omfatter minst én buffer valgt fra
gruppen som bestar av et sitrat, et fosfat, og en kombinasjon derav, og minst ett
hjelpestoff valgt fra gruppen som bestdr av mannitol, polysorbat 80 og en kombinasjon

derav; hvori den farmasgytiske sammensetningen har en pH pa ca. 5,0 til ca. 7,0.

9. Sammensetningen for anvendelse ifglge et hvilket som helst av kravene 1 til 8,
hvori, i den farmasgytiske sammensetningen, er populasjonen av rhGAA-molekyler til
stede i en konsentrasjon pa ca. 5-50 mg/ml, den minst ene bufferen er en
natriumcitratbuffer til stede ved en konsentrasjon pa ca. 10-100 mM, det minst ene
hjelpestoffet er mannitol til stede i en konsentrasjon pa ca. 10-50 mg/ml og polysorbat
80 til stede i en konsentrasjon pa ca. 0,1-1 mg/ml, og den farmasgytiske

sammensetningen videre omfatter vann og eventuelt omfatter et surgjgringsmiddel
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og/eller alkaliseringsmiddel; hvori den farmasgytiske sammensetningen har en pH pa ca.
6,0.
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