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PATENTTIVAATIMUKSET

1. Transkriptionaalinen ohjausyksikké (TCU), joka on pituudeltaan enintdan

2 500 nukleotidia ja kasittda 5-3’-suunnassa:
(a) lokuksen ohjausalueen (LCR), joka kasittaa
(i) sekvenssin SEQ ID NO 1; tai

(i) sekvenssin, jolla on vahintdan 90 % sekvenssi-identtisyys mainitun

sekvenssin (a)(i) kanssa; ja
(b) promoottorielementin, joka kasittaa
(1) vahintdan 200 viimeista sekvenssin SEQ ID NO: 17 nukleotidia; tai

(i) vahintdan 200 viimeistd sekvenssin SEQ ID NO: 2 nukleotidia, jolloin
sekvenssin SEQ ID NO: 2 nukleotideja 1934—-1939 vastaavat sekvenssit on
korvattu sekvenssilla SEQ ID NO: 16; tai

(i) sekvenssin, jolla on vahintdan 90 % sekvenssi-identtisyys mainitun
sekvenssin (b)(ii) kanssa, jolloin sekvenssin SEQ ID NO: 2 nukleotideja 1934—
1939 vastaavat nukleotidit on korvattu sekvenssilla SEQ ID NO: 16;

jolloin mainitulla TCU:lla on kartiofotoreseptorispesifinen promoottoriaktiivisuus.
2. Patenttivaatimuksen 1 mukainen TCU, jolloin (b) kasittaa:
(1) vahintdan 500 viimeista sekvenssin SEQ ID NO: 17 nukleotidia, tai

(i) vahintdan 500 viimeista sekvenssin SEQ ID NO: 2 nukleotidia, jolloin sekvenssin
SEQ ID NO: 2 nukleotideja 1934-1939 vastaavat nukleotidit on korvattu
sekvenssilla SEQ ID NO: 16,

(iif) sekvenssin, jolla on vahintdan 90 % sekvenssi-identtisyys mainitun sekvenssin
(i) kanssa, jolloin sekvenssin SEQ ID NO: 2 nukleotideja 1934-1939 vastaavat
nukleotidit on korvattu sekvenssilla SEQ ID NO: 16;

jolloin mainitulla TCU:lla on kartiofotoreseptorispesifinen promoottoriaktiivisuus.

3. Patenttivaatimuksen 1 tai 2 mukainen TCU, jolloin promoottorielementti

kasittda ainakin viimeiset 200 sekvenssin SEQ ID NO: 17 nukleotidia.
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4, Jonkin  edellisen  patenttivaatimuksen  mukainen  TCU,  jolloin
promoottorielementti kasittdad ainakin viimeiset 500 sekvenssin SEQ ID NO: 17

nukleotidia.

5. Jonkin edellisen patenttivaatimuksen mukainen TCU, jolloin (b) kasittaa
vahintaan 200 sekvenssin SEQ ID NO: 3 nukleotidia.

6. Jonkin edellisen patenttivaatimuksen mukainen TCU, jolloin (b) kasittaa:
(i) sekvenssin SEQ ID NO: 3; tai

(i) sekvenssin, jolla on vahintaan 90 % sekvenssi-identtisyys mainitun sekvenssin

(i) kanssa; ja
mainitulla TCU:lla on kartiofotoreseptorispesifinen promoottoriaktiivisuus,
jolloin TCU kasittéa valinnaisesti sekvenssin SEQ ID NO: 4 tai SEQ ID NO: 15.

7. Jonkin patenttivaatimuksista 1-5 mukainen TCU, jolloin promoottorielementti
kasittaa sekvenssin SEQ ID NO: 5,

jolloin TCU kasittaa valinnaisesti sekvenssin SEQ ID NO: 6.

8. Patenttivaatimuksen 1 mukainen TCU, jolloin TCU kasittaa:
(a) LCR:n, joka kasittaa sekvenssin SEQ ID NO: 1; ja

(b) promoottorielementin, joka kasittéda sekvenssin SEQ ID NO: 3.

9. lImentdmiskonstrukti, joka ké&sittdd jonkin edellisen patenttivaatimuksen
mukaisen TCU:n, joka on toiminnallisesti kytketty sekvenssiin, joka on mé&ara

iiment&a kartiofotoreseptorispesifisella tavalla.

10. Patenttivaatimuksen 9 mukainen ilmentamiskonstrukti, jossa toiminnallisesti
kytketty sekvenssi on CNGA3, CNGB3, PDE6C, PDE6H, GNAT2, KCNV2 tai
CACNA2D4, jolloin valinnaisesti:

(i) toiminnallisesti kytketty sekvenssi kasittda sekvenssit SEQ ID NO: 7, 8, 9, 10, 11,
12, 13 tai 14 tai silla on vahintaan 80 % sekvenssi-identtisyys sekvenssien SEQ ID
NO: 7, 8 9, 10, 11, 12, 13 tai 14 kanssa ja silld on kyky pelastaa

kartiofotoreseptoritoiminto; ja/tai
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(ii) toiminnallisesti kytketty sekvenssi kasittaa sekvenssin SEQ ID NO: 8 tai silla on
vahintdan 80 % sekvenssi-identtisyys sekvenssin SEQ ID NO: 8 kanssa ja silla on

kyky pelastaa kartiofotoreseptoritoiminto.

11.  Vektori, joka késittda jonkin patenttivaatimuksista 1-8 mukaisen TCU:n tai

patenttivaatimuksen 9 tai 10 mukaisen ilmentamiskonstruktin.

12. Patenttivaatimuksen 11 mukainen vektori, joka on virusvektori, jolloin vektori

on valinnaisesti adeno-assosioitunut virus (AAV) -vektori.

13. Patenttivaatimuksen 12 mukainen AAV-vektori, jolloin vektori kasittaa AAV-
genomin tai sen johdannaisen, jolloin vektori kasittda valinnaisesti AAV-genomin tai

sen johdannaisen, ja jolloin AAV-kapsidi on johdettu AAVS8:sta,

jolloin AAV-kapsidi on edullisesti johdettu AAVS8:sta ja ilmentadmiskonstrukti on

maaritelty patenttivaatimuksen 9 tai 10 mukaisesti,
jolloin toiminnallisesti kytketty sekvenssi on edullisesti CNGAS.
14. Patenttivaatimuksen 13 mukainen vektori, jossa:

(@) mainittu johdannainen on kimeerinen, sekoitettu tai kapsidimodifioitu

johdannainen; ja/tai

(b) mainittu AAV-genomi on luonnollisesti johdetusta AAV:.n serotyypista tai
isolaatista tai haarasta, jolloin mainittu AAV-genomi on valinnaisesti AAV-
serotyypistéd 2 (AAV2), AAV-serotyypista 4 (AAV4) tai AAV-serotyypista 8 (AAV8)
jaltai jolloin kapsidi on johdettu AAVS8:sta, jolloin genomi on edullisesti johdettu
AAV2:sta ja kapsidi on johdettu AAVS8:sta.

15. Isantdsolu, joka sisaltda jonkin patenttivaatimuksista 11-14 mukaisen
vektorin tai tuottaa jonkin patenttivaatimuksista 11-14 mukaista virusvektoria, jolloin
solu on valinnaisesti HEK293- tai HEK293T-solu.

16. Farmaseuttinen koostumus, joka kasittda jonkin patenttivaatimuksista 11-14

mukaisen vektorin ja farmaseuttisesti hyvaksyttavaa kantaja-ainetta.

17. Jonkin patenttivaatimuksista 11-14 mukainen vektori k&ytettavaksi

verkkokalvon hairididen ehkaisy- tai hoitomenetelmassa.

18.  Vektori kaytettavaksi patenttivaatimuksen 17 mukaisesti, jolloin
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(a) verkkokalvon hairié on akromatopsia; ja/tai

(b) hoito tai ehkaisy tapahtuu antamalla potilaalle jonkin patenttivaatimuksista 11—
14 mukaista vektoria suoralla retinaalisella, subretinaalisella tai intravitreaalisella
injektiolla, jolloin mainittu vektori annetaan valinnaisesti suoraan retinaaliseen,

subretinaaliseen tilaan tai intravitreaaliseen tilaan.
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