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Patenttivaatimukset

1. Eristetty katkaistu ihmisen kystationiini-B-syntaasi- (htCBS) -polypeptidi,

joka kasittdd aminohapposekvenssin, joka on vahintdan 50-prosenttisesti, vahintdan 60-
prosenttisesti, vahintdan 70-prosenttisesti, vahintdan 80-prosenttisesti, vahintdan 90-pro-
senttisesti, vahintdan 95-prosenttisesti tai vahintdadn 99-prosenttisesti identtinen amino-
happosekvenssi verrattuna sekvenssiin SEQ ID NO: 2;

joka kasittéda lisaksi karboksyyliterminaalin katkaisun, joka katkaisu kasittdd sekvenssin
SEQ ID NO: 2 tahteet 383-551, 397-551, 414-551, 442-551, 489-551, 497-551, 524—
551, 534-551 tai 544-551,

ja joka htCBS-polypeptidi on liittynyt kovalenttisella sidoksella ainakin yhteen tai useam-
paan polyeteeniglykoli- (PEG) -molekyyliin, joka yksi tai useampi PEG-molekyyli on NHS-
esteriaktivoitu PEG-molekyyli ja/tai jonka molekyylipaino on suurempi tai yhtd suuri kuin
20 kDa.

2. Patenttivaatimuksen 1 mukainen eristetty htCBS-polypeptidi, joka kasittda liséksi
mutaation, jossa aminohappoasemassa 15 on kysteiinin tilalla seriini verrattuna CBS-pro-

teiiniin, joka kasittdd aminohapposekvenssin SEQ ID NO: 2.

3. Patenttivaatimuksen 1 tai patenttivaatimuksen 2 mukainen eristetty htCBS-
polypeptidi, joka kasittdd aminohapposekvenssin, joka on vahintddn 90-prosenttisesti

identtinen aminohapposekvenssi verrattuna sekvenssiin SEQ ID NO: 2.

4. Patenttivaatimuksen 1 tai patenttivaatimuksen 2 mukainen eristetty htCBS-
polypeptidi, joka kasittdd aminohapposekvenssin, joka on vahintdadn 95-prosenttisesti

identtinen aminohapposekvenssi verrattuna sekvenssiin SEQ ID NO: 2.

5. Patenttivaatimuksen 1 tai patenttivaatimuksen 2 mukainen eristetty htCBS-
polypeptidi, joka kasittdd aminohapposekvenssin, joka on vahintddn 99-prosenttisesti

identtinen aminohapposekvenssi verrattuna sekvenssiin SEQ ID NO: 2.
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6. Jonkin patenttivaatimuksen 1-5 mukainen eristetty htCBS-polypeptidi, jossa kat-
kaisu kasittéda sekvenssin SEQ ID NO: 2 tadhteet 414-551.

7. Jonkin patenttivaatimuksen 1-6 mukainen eristetty htCBS-polypeptidi, jossa PEG-

molekyylit on valittu haarautumattomasta ja haarautuneesta PEG:sta.

8. Patenttivaatimuksen 7 mukainen eristetty htCBS-polypeptidi, jossa PEG-molekyyli
on ME-200MAOB, ME-400MA, GL2-400MA, GL4-400MA, GL2-800MA, ME-200GS, ME-
200AL tai MEPA-20T.

9. Patenttivaatimuksen 1 mukainen eristetty htCBS-polypeptidi, jossa

(a) polypeptidi kasittdd aminohapposekvenssin, joka on vahintdan 99-prosenttisesti identti-
nen aminohapposekvenssi verrattuna sekvenssiin SEQ ID NO: 2;

(b) polypeptidi kasittdd lisdksi mutaation, jossa aminohappoasemassa 15 on kysteiinin
tilalla seriini verrattuna CBS-proteiiniin, joka k&sittdd aminohapposekvenssin SEQ ID
NO: 2;

(c) katkaisu kasittda sekvenssin SEQ ID NO: 2 tahteet 414-551; ja

(d) PEG-molekyyli on ME-200GS.

10. Jonkin patenttivaatimuksen 1-9 mukainen eristetty htCBS-polypeptidi, jota htCBS-
polypeptidid koodaava nukleiinihappo on optimoitu iimentymaan Escherichia coli (E. coli) -

pohjaisessa ekspressiosysteemissa.

11. Jonkin patenttivaatimuksen 1-10 mukainen eristetty htCBS-polypeptidi, joka htCBS-
polypeptidi on puhdistettu muista proteiinikomponenteista siten, ettd proteiini kasittda
vahintdan noin 80 % paino/paino proteiinin kokonaispainosta tietyssé koostumuksessa, ja
edullisemmin vahintd&n noin 85 % ja edullisemmin vahintdan noin 90 % ja edullisemmin
vahintdan noin 91 % ja edullisemmin vahintdan noin 92 % ja edullisemmin vahintd&n noin
93 % ja edullisemmin vahintdan noin 94 % ja edullisemmin vahintddn noin 95 % ja
edullisemmin vahintd&n noin 96 % ja edullisemmin vahintdan noin 97 % ja edullisemmin
vahintdan noin 98 % ja edullisemmin vahintdan noin 99 % paino/paino proteiinin kokonais-

painosta tietyssa koostumuksessa.
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12. Jonkin patenttivaatimuksen 1-11 mukainen eristetty htCBS-polypeptidi, joka htCBS-

polypeptidi on hemia sitomaton ja pysyy katalyyttisesti aktiivisena.

13. Jonkin patenttivaatimuksen 1-12 mukainen eristetty htCBS-polypeptidi, jossa ami-
nohapposekvenssi kasittéda N-terminaalissa enintdan kaksi aminohappotahdettd, jotka eivéat
ole luonnossa esiintyvdn ihmisen kystationiini-B-syntaasin aminohapposekvenssin

mainitussa asemassa olevia tahteita.

14. Farmaseuttinen koostumus, joka kasittda: terapeuttisesti vaikuttavan maaran jonkin
patenttivaatimuksen 1-13 mukaista eristettyd htCBS-polypeptidid; sekd farmaseuttisesti

hyvéksyttdvan kantoaineen, laimennusaineen tai apuaineen.

15. Patenttivaatimuksen 14 mukainen farmaseuttinen koostumus kaytettdvaksi homo-
kystinurian ja homokysteiinin remetylaatioh&iridon hoitoon tai parantamiseen, jossa eristetty

htCBS-polypeptidi annetaan sité tarvitsevalle yksildlle.

16. Farmaseuttinen koostumus kaytettavaksi patenttivaatimuksen 15 mukaisesti, jolla
farmaseuttisella koostumuksella sailyy70 % tai enemman koostumuksen alku-

aktiivisuudesta 24 tunnin kuluttua sen antamisesta.

17. Farmaseuttinen koostumus kaytettavaksi patenttivaatimuksen 15 tai 16 mukaisesti,

jossa yksildlle annettava eristetyn htCBS-polypeptidin mééra on enintdan 20 mg/kg.

18. Farmaseuttinen koostumus kaytettavéksi patenttivaatimuksen 17 mukaisesti, jossa

yksilélle annettava eristetyn htCBS-polypeptidin maaré on 0,1-7,5 mg/kg.

19. Farmaseuttinen koostumus kaytettavéksi patenttivaatimuksen 17 mukaisesti, jossa

yksilélle annettava eristetyn htCBS-polypeptidin méaré on 0,1-5 mg/kg.

20. Farmaseuttinen koostumus kaytettavaksi jonkin patenttivaatimuksen 15-19 mukai-
sesti, jossa homokystinuria ja homokysteiinin remetylaatiohairié ovat alyllinen kehitys-
vammaisuus, osteoporoosi, ectopia lentis (silmalinssin luksaatio), kyfoskolioosi, aivoinfarkti,

sydaninfarkti tai keuhkoveritulppa.



10

15

21. Farmaseuttinen koostumus kaytettavaksi jonkin patenttivaatimuksen 15-20 mukai-
sesti, jossa yksildlle annetaan myds yhté tai useampaa seuraavista: antikoagulantti, statiini,

rento proteiinirajoitettu ruokavalio, anetoliditioletioni tai betaiini.

22. Farmaseuttinen koostumus kaytettavaksi jonkin patenttivaatimuksen 17-21 mukai-
sesti, jossa eristetty htCBS-polypeptidi on formuloitu annettavaksi yksilélle implantoidun
osmoottisen pumpun, suonensisdisen injektion, subkutaanisen injektion tai intra-

peritoneaalisen injektion avulla.

23. Farmaseuttinen koostumus kaytettavaksi jonkin patenttivaatimuksen 21-22 mukai-

sesti, jossa betaiinia annetaan kahdesti paivassa.

24. Farmaseuttinen koostumus kaytettavaksi jonkin patenttivaatimuksen 15-23 mukai-

sesti, jossa yksiléll& on rento proteiinirajoitettu ruokavalio.
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