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PATENTKRAV

1.

Et syntetisk polynukleotid som koder for et humant fukutin-relatert protein
(FKRP) bestaende av eller innbefattende sekvensen SEQ ID NR: 1, med minst
en mutasjon som unngar supplerende transkripter generert fra rammeskift-
startkodoner, hvor polynukleotidet har minst 3 startkodoner som er muterte,
hvilke startkodoner er lokalisert ved posisjon 429, 819 og 1431 til sekvens SEQ
ID NO: 2.

2.

Polynukleotidet i henhold til krav 1, hvor polynukleotidet bestar av eller
innbefatter sekvensen SEQ ID NO: 4, eller en sekvens som har minst 90 %
identitet med SEQ ID NO: 4, fortrinnsvis SEQ ID NO: 7 eller SEQ ID NO: 8.

3.

Polynukleotidet i henhold til krav 1, hvor polynukleotidet har 4 startkodoner
mutert, idet nevnte startkodoner er lokalisert i posisjon 429, 545, 819 og 1431 i
sekvens SEQ ID NO: 2.

4.

Polynukleotidet i henhold til krav 3, hvor polynukleotidet bestar av eller
innbefatter sekvensen SEQ ID NO: 6, eller en sekvens som har minst 90 %
identitet med SEQ ID NO: 6, fortrinnsvis SEQ ID NO: 5 eller SEQ ID NO: 3.

5.
En vektor innbefattende et polynukleotid i henhold til hvilket som helst av
kravene 1 til 4.

6.
Vektoren i henhold til krav 5, hvor den er en adeno-assosiert viral (AAV) vektor,

fordelaktig av serotype 2, 8 eller 9.
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7.
Vektoren i henhold til krav 6, hvor AAV-vektoren er av serotype 9, fordelaktig av

serotype 2/9.

8.
Vektoren i henhold til hvilket som helst av kravene 5 til 7, hvor den innbefatter
sekvensen SEQ ID NO: 10, SEQ ID NO: 11, SEQ ID NO: 21 eller en sekvens

som har minst 90 % identitet dertil.

9.
En celle innbefattende polynukleotidet i henhold til kravene 1 til 4 eller vektoren
i henhold til kravene 5 til 8.

10.
En sammensetning innbefattende polynukleotidet i henhold til kravene 1 til 4
eller vektoren i henhold til kravene 5 til 8 eller cellen i henhold til krav 9 for bruk

som et medikament.

11.
En farmasgytisk sammensetning innbefattende polynukleotidet i henhold til
kravene 1 til 4 eller vektoren i henhold til kravene 5 til 8 eller cellen i henhold til

krav 9.

12.
En sammensetningen i henhold til krav 11 for bruk i behandlingen av en
patologi knyttet til en FKRP-mangel eller indusert av en defekt i a-dystroglykan

(a-DG) glykosylering.

13.

Sammensetning for bruk i henhold til krav 12, hvor patologien er valgt i gruppen
bestdende av: Limb-Girdle muskeldystrofi type 21 (LGMD2I), medfgdt
muskeldystrofi type 1C (MDC1C), Walker-Warburg syndrom

(WWS) og muskel-gye-hjerne-sykdom (MEB), fordelaktig LGMD?2I.
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