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【公報種別】特許法第１７条の２の規定による補正の掲載
【部門区分】第１部門第１区分
【発行日】平成23年7月28日(2011.7.28)

【公表番号】特表2010-533477(P2010-533477A)
【公表日】平成22年10月28日(2010.10.28)
【年通号数】公開・登録公報2010-043
【出願番号】特願2010-511785(P2010-511785)
【国際特許分類】
   Ｃ１２Ｑ   1/68     (2006.01)
   Ｃ１２Ｎ  15/09     (2006.01)
   Ｃ０７Ｋ  14/47     (2006.01)
   Ａ６１Ｋ  48/00     (2006.01)
   Ａ６１Ｋ  38/00     (2006.01)
   Ａ６１Ｐ  27/02     (2006.01)
   Ａ６１Ｐ  27/06     (2006.01)
   Ａ６１Ｋ  35/76     (2006.01)
   Ａ６１Ｋ  45/00     (2006.01)
   Ａ６１Ｋ  31/7088   (2006.01)
   Ａ６１Ｋ  31/7105   (2006.01)
   Ａ６１Ｋ  31/713    (2006.01)
   Ｇ０１Ｎ  33/53     (2006.01)
   Ｇ０１Ｎ  33/50     (2006.01)
   Ｇ０１Ｎ  33/15     (2006.01)
【ＦＩ】
   Ｃ１２Ｑ   1/68    ＺＮＡＡ
   Ｃ１２Ｑ   1/68    　　　Ｚ
   Ｃ１２Ｎ  15/00    　　　Ａ
   Ｃ０７Ｋ  14/47    　　　　
   Ａ６１Ｋ  48/00    　　　　
   Ａ６１Ｋ  37/02    　　　　
   Ａ６１Ｐ  27/02    　　　　
   Ａ６１Ｐ  27/06    　　　　
   Ａ６１Ｋ  35/76    　　　　
   Ａ６１Ｋ  45/00    　　　　
   Ａ６１Ｋ  31/7088  　　　　
   Ａ６１Ｋ  31/7105  　　　　
   Ａ６１Ｋ  31/713   　　　　
   Ｇ０１Ｎ  33/53    　　　Ｍ
   Ｇ０１Ｎ  33/50    　　　Ｚ
   Ｇ０１Ｎ  33/15    　　　Ｚ

【手続補正書】
【提出日】平成23年6月13日(2011.6.13)
【手続補正１】
【補正対象書類名】特許請求の範囲
【補正対象項目名】全文
【補正方法】変更
【補正の内容】
【特許請求の範囲】
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【請求項１】
　ヒト個体における水晶体落屑症候群および緑内障から選択される少なくとも１つの眼症
状に対する感受性を判定する方法であって、前記方法は、
　ヒトＬＯＸＬ１遺伝子に関連する少なくとも１つの多型マーカーの少なくとも１つの対
立遺伝子を同定するヒト個体についての核酸配列データを入手する工程であって、前記少
なくとも１つの多型マーカーの異なる対立遺伝子は、ヒトにおける少なくとも１つの症状
に対する異なる感受性と関連する工程と、
　前記核酸配列データから水晶体落屑症候群および緑内障から選択される少なくとも１つ
の症状に対する感受性を判定する工程と、を含む方法。
【請求項２】
　（ａ）前記ヒトＬＯＸＬ１遺伝子に関連する少なくとも２つの多型マーカーの両方の対
立遺伝子を同定するヒト個体についての核酸配列データを入手し、かつ、
　（ｂ）前記配列データに基づく、少なくとも１つのハプロタイプの同一性を取得し、か
つ、
　（ｃ）前記少なくとも１つの症状に対する感受性を、前記ハプロタイプのデータから判
定する、請求項１記載の方法。
【請求項３】
　感受性の判定は、前記核酸配列データを、前記ヒトＬＯＸＬ１遺伝子と関連する多型マ
ーカーと前記少なくとも１つの症状に対する感受性との間の相関データを含むデータベー
スと比較する工程を含み、
　前記データベースは、前記多型マーカーについての前記少なくとも１つの症状に対する
感受性の少なくとも１つのリスク基準を任意に含み、
　前記データベースは、前記多型マーカーについての前記少なくとも１つの症状の少なく
とも１つのリスク基準を含む参照表を任意に含む、請求項１または請求項２記載の方法。
【請求項４】
　核酸配列データを入手する工程は、前記ヒト個体から生物学的試料を入手する工程と、
前記試料中の核酸における前記少なくとも１つの多型マーカーの配列を分析する工程と、
を含む請求項１～３いずれか１項に記載の方法。
【請求項５】
　前記少なくとも１つの多型マーカーの配列を分析する工程は、前記少なくとも１つの多
型マーカーの少なくとも１つの対立遺伝子の存在または不存在を判定する工程を含む請求
項４記載の方法。
【請求項６】
　前記核酸配列データを入手する工程は、既存の記録から得た核酸配列情報を入手する工
程を含む請求項１～３いずれか１項に記載の方法。
【請求項７】
　前記個体、前記個体の保護者、遺伝医療提供者、医師、医療機関、および医療保険会社
からなる群から選択される少なくとも１つの実体に対して前記感受性を報告する工程をさ
らに含む請求項１～６いずれか１項に記載の方法。
【請求項８】
　水晶体落屑症候群および／または緑内障に対する感受性の評価における使用のためのマ
ーカーを同定する方法であって、前記方法は、
　（ａ）ＬＯＸＬ１遺伝子に関連する少なくとも１つの多型を同定する工程と、
　（ｂ）水晶体落屑症候群および／または緑内障と診断された、またはこれらに対する感
受性を有する個体の試料、ならびに対照試料の遺伝子型の状態を判定する工程と、を含み
、
　前記対照試料における少なくとも１つの対立遺伝子の頻度と比較した、水晶体落屑症候
群と診断された、またはこれに対する感受性を有する個体における、少なくとも１つの多
型の前記少なくとも１つの対立遺伝子の頻度の有意差は、前記少なくとも１つの多型が水
晶体落屑症候群および／または緑内障に対する感受性の評価に有用であることを示す方法
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【請求項９】
　水晶体落屑症候群および／または緑内障のリスクを有する、または水晶体落屑症候群お
よび／または緑内障と診断されたヒト個体から入手した核酸試料の遺伝子型を同定する方
法であって、前記試料における少なくとも１つの多型マーカーの少なくとも１つの対立遺
伝子の同一性を判定する工程を含み、前記マーカーは、前記ヒトＬＯＸＬ１遺伝子に関連
するマーカーであり、かつ、前記少なくとも１つの多型マーカーの少なくとも１つの対立
遺伝子の同一性は、水晶体落屑症候群および／または緑内障に対する感受性を示す方法。
【請求項１０】
　ヒト個体の水晶体落屑症候群および／または緑内障に関連する症状に対する感受性を評
価するキットであって、
　前記キットは、前記個体のゲノムにおける少なくとも１つの多型マーカーの少なくとも
１つの対立遺伝子を選択的に検出するための試薬を含み、
　前記多型マーカーは、表４、表６および表６ａに記載された多型マーカー、ならびにこ
れらと連鎖不平衡にあるマーカーからなる群から選択され、かつ、前記少なくとも１つの
対立遺伝子の存在は、水晶体落屑症候群および／または緑内障に関連する症状に対する感
受性を示すキット。
【請求項１１】
　前記試薬は、前記少なくとも１つの多型マーカーを含む前記個体のゲノム断片にハイブ
リダイズする少なくとも１つの近接するオリゴヌクレオチド、バッファー、および検出可
能な標識を含む請求項１０記載のキット。
【請求項１２】
　水晶体落屑症候群および／または緑内障に対する感受性を判定するためのコンピュータ
ーが実行可能な命令を有するコンピューター可読媒体であって、前記コンピューター可読
媒体は、
　少なくとも１つの多型マーカーを示すデータと、
　前記コンピューター可読媒体上に保存され、かつ、前記少なくとも１つの多型マーカー
について水晶体落屑症候群および／または緑内障を発症するリスクを判定するためにプロ
セッサによって実行されるように適合されたルーチンと、を含み、
　前記少なくとも１つの多型マーカーは、ＬＯＸＬ１遺伝子に関連するコンピューター可
読媒体。
【請求項１３】
　ヒト個体における水晶体落屑症候群または緑内障の遺伝的指標を判定する装置であって
、
　プロセッサと、
　ＬＯＸＬ１遺伝子に関連する少なくとも１つの多型マーカーについて、少なくとも１人
のヒト個体についてマーカーおよび／またはハプロタイプの情報を分析し、前記マーカー
またはハプロタイプの情報に基づいた結果を生じるために前記プロセッサで実行されるよ
うに適合されたコンピューターが実行可能な命令を有するコンピューター可読メモリと、
を含み、かつ、
　前記結果は、前記少なくとも１つのマーカーまたはハプロタイプのリスク基準を、前記
ヒト個体の水晶体落屑症候群または緑内障の遺伝的指標として含む装置。
【請求項１４】
　請求項１～１３いずれか１項に記載の方法、媒体または装置であって、
　前記少なくとも１つの多型マーカーは、マーカー　ｒｓ１０４８６６１およびｒｓ３８
２５９４２、ならびにこれらと連鎖不平衡にあるマーカーからなる群から選択され、
　マーカー間の連鎖不平衡は、ｒ２値＞０．２によって特徴付けられる方法、媒体または
装置。
【請求項１５】
　請求項１～１４いずれか１項に記載の方法、媒体または装置であって、
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　前記少なくとも１つのマーカーは、ｒｓ１０４８６６１、ｒｓ３８２５９４２、ｒｓ２
１６５２４１、ｒｓ１６９５８１７７、ｒｓ１６９５８１８８、ｒｓ１５４８０９９、ｒ
ｓ７４０２７９６、ｒｓ８９６５９８、ｒｓ４８８７１４０、ｒｓ７１７４２５５、ｒｓ
４８８６６４７、ｒｓ４８８６４１５、ｒｓ４８８６４１６、ｒｓ２１９８２９４、ｒｓ
２０６１８０３、ｒｓ９９９７４２、ｒｓ４５７７０２８、ｒｓ４８８６７２５、ｒｓ２
０８４８５１、ｒｓ７４９６００５、ｒｓ１２９１５９５６、ｒｓ８９６５９０、ｒｓ１
２４３８８７２、ｒｓ１２４４０５０７、ｒｓ４２６１４８２、ｒｓ１１６３４３３９、
ｒｓ４４６１０２７、ｒｓ１０７８９６７、ｒｓ１９９２３１４、ｒｓ１４４０１０１、
ｒｓ４８８６７７６、ｒｓ８０４１６４２、ｒｓ８０４１６８５、ｒｓ２０２８３８６、
ｒｓ４３３７２５２、ｒｓ２０２８３８７、ｒｓ１２５９４４７２、ｒｓ４０７７２８４
、ｒｓ８９３８１６、ｒｓ８９３８１７、ｒｓ８９３８１８、ｒｓ８９３８２０、ｒｓ１
６９５８４９４、ｒｓ１２４４１１３０、ｒｓ２３０４７１９、ｒｓ１５３０１６９、ｒ
ｓ２３０４７２１、ｒｓ８９３８２１、ｒｓ２３０４７２２、ｒｓ１２４３７４６５、ｒ
ｓ１２９０４５１８、ｒｓ１２１０２０１５、ｒｓ７４３５８２、ｒｓ３７８４５５６、
ｒｓ２９５９０１０、ｒｓ６４９５１２２、ｒｓ２２９０５７３、ｒｓ１１６３０９１８
、ｒｓ７４９７３９３、ｒｓ１１２７７９６、ｒｓ１１８５６４１３、ｒｓ１１０７２５
１２、ｒｓ１１３３３２３、ｒｓ１１３３３２２、ｒｓ１１０７２５１３、ｒｓ１１０７
２５１４、およびｒｓ２４１５２５１からなる群から選択される方法、媒体または装置。
【請求項１６】
　請求項１～１５いずれか１項に記載の方法、媒体または装置であって、前記少なくとも
１つのマーカーは、マーカー　ｒｓ１０４８６６１およびｒｓ３８２５９４２から選択さ
れる方法、媒体または装置。
【請求項１７】
　水晶体落屑症候群または緑内障に対する感受性を診断および／または評価するための診
断薬の製造におけるオリゴヌクレオチドプローブの使用であって、前記プローブは、ヌク
レオチド配列が少なくとも１つの多型部位を含む配列番号８４によって与えられる核酸の
分節にハイブリダイズし、前記分節は長さが１５～５００ヌクレオチドである使用。
【請求項１８】
　ヒト個体における水晶体落屑症候群および緑内障から選択される少なくとも１つの眼症
状に対する感受性を診断する方法であって、前記方法は、
　ヒト個体の少なくとも１つのコードされたＬＯＸＬ１タンパク質についてのＬＯＸＬ１
アミノ酸配列データを入手する工程と、
　前記ＬＯＸＬ１アミノ酸配列に関連する少なくとも１つの多型部位を同定する工程であ
って、前記少なくとも１つの多型部位の異なるアミノ酸は、ヒトにおける少なくとも１つ
の症状に対する異なる感受性と関連する工程と、
　前記アミノ酸配列データから得た水晶体落屑症候群および緑内障から選択される少なく
とも１つの症状に対する感受性を診断する工程と、を含む方法。
【請求項１９】
　配列番号８５に記載されるＬＯＸＬ１タンパク質の位置１４１のアルギニンおよび／ま
たは位置１５３のグリシンの存在の判定は、前記少なくとも１つの症状に対する増加した
感受性を示す請求項１８記載の方法。
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