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Patenttivaatimukset

1. Yksimolekyylinen opas-RNA (sgRNA), joka kasittda nukleiinihap-
posekvenssin SEQ ID nro 71 959, jossa sgRNA kasittdd kolme 2’0-metyylifosforo-

tioaattitdhdetta kussakin 5'- ja 3’-padssaan.

2. Yksimolekyylinen opas-RNA (sgRNA), joka kasittda nukleiinihap-
posekvenssin SEQ ID nro 71 959, jossa emdkset 1-3 ja 97-99 ovat modifioituja 2’-
O-metyylifosforotioaattinukleotideja.

3. Nukleiinihappo, joka kasittda patenttivaatimuksen 1 tai 2 mukaista

sgRNA:ta koodittavan nukleotidisekvenssin.

4. Vektori, joka kdsittaa patenttivaatimuksen 3 mukaisen nukleiiniha-

pon.

5. Patenttivaatimuksen 1 tai 2 mukainen sgRNA, patenttivaatimuksen 3
mukainen nukleiinihappo tai patenttivaatimuksen 4 mukainen vektori kaytetta-

vaksi potilaan hoitamisessa, jolla on hemoglobinopatia.

6. SgRNA kaytettavaksi patenttivaatimuksen 5 mukaisesti, nukleiini-
happo kaytettdvaksi patenttivaatimuksen 5 mukaisesti tai vektori kaytettavaksi
patenttivaatimuksen 5 mukaisesti, jossa hemoglobinopatia on sirppisoluanemia tai

talassemia.

7. SgRNA kaytettdvaksi patenttivaatimuksen 6 mukaisesti, nukleiini-
happo kdytettavaksi patenttivaatimuksen 6 mukaisesti tai vektori kaytettavaksi
patenttivaatimuksen 6 mukaisesti, jossa hemoglobinopatia on talassemia ja talas-
semia on valittu ryhmaéstd, joka koostuu au:sta, f:sta, 0:sta, y:sta ja niiden yhdistel-

mistd, lisaksi valinnaisesti, jossa talassemia on (3-talassemia.

8. Ex vivo -menetelma B-solulymfooma 11A (BCL11A) -geenin muok-

kaamiseksi ihmisen solussa genomin muokkauksella, menetelman késittdessa:

yhden tai useamman deoksiribonukleiinihappoendonukleaasin (DNA-
endonukleaasin) tai nukleiinihapon, joka késittda kyseista yhta tai useampaa DNA-
endonukleaasia koodittavan nukleotidisekvenssin, tai vektorin, joka kasittaa mai-
nitun nukleiinihapon, lisdédmisen ihmisen soluun yhden tai useamman yksijuoste-
katkoksen (SSB) tai kaksijuostekatkoksen (DSB) aikaansaamiseksi BCL11A-gee-
niin tai sen lahelle tai muuhun DNA-sekvenssiin, joka koodittaa BCL11A-geenin
sddtelyelementtid, mika johtaa BCL11A-geenin transkriptionaalisen saatelysek-

venssin pysyvaan deletoitumiseen, moduloitumiseen tai inaktivoitumiseen,

jossa menetelma kasittda lisdksi patenttivaatimuksen 1 tai patenttivaa-

timuksen 2 mukaisen sgRNA:n, nukleiinihapon, joka kasittdd mainitun sgRNA:n
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nukleiinihapposekvenssia koodittavan nukleotidisekvenssin, tai vektorin, joka ka-
sittdd mainitun nukleiinihapon, lisdédmisen soluun, ja jossa kyseinen yksi tai use-
ampi DNA-endonukleaasi kasittda Cas9-endonukleaasin.

9. Patenttivaatimuksen 8 mukainen menetelmd, jossa nukleiinihappo,
joka kasittda kyseistd yhtd tai useampaa DNA-endonukleaasia koodittavan

nukleotidisekvenssin, on yksi tai useampi ribonukleiinihappo (RNA).

10. Patenttivaatimuksen 8 tai 9 mukainen menetelmd, jossa kyseinen
yksi tai useampi DNA-endonukleaasi kukin kasittda N-pdassa, C-padssa tai seka N-
ettd C-padssa yhden tai useamman tumalokalisaatiosignaalin (NLS), valinnaisesti
jossa kyseinen yksi tai useampi NLS kasittaa SV40 NLS:n.

11. Patenttivaatimuksen 8 tai 10 mukainen menetelmd, jossa kyseinen
yksi tai useampi DNA-endonukleaasi esikompleksoidaan sgRNA:n kanssa yhden tai
useamman ribonukleoproteiinin (RNP) muodostamiseksi, valinnaisesti jossa ky-
seinen yksi tai useampi DNA-endonukleaasi yhdistetddn sgRNA:n kanssa DNA-en-
donukleaasi:sgRNA-painosuhteena 1:1 kyseisen yhden tai useamman RNP:n muo-

dostamiseksi.

12. Patenttivaatimuksen 11 mukainen menetelma, jossa kyseinen yksi
tai useampi RNP viedddn ihmisen soluun elektroporaatiolla, valinnaisesti jossa ky-
seinen yksi tai useampi DNA-endonukleaasi on S. pyogenes Cas9, joka kasittaa N-
pddn SV40 NLS:n ja C-pdadn SV40 NLS:n.

13. Minka tahansa patenttivaatimuksen 8-12 mukainen menetelma,
jossa ihmisen solu on hematopoieettinen esisolu, valinnaisesti jossa hematopoieet-

tinen esisolu on CD34+-solu.
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