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1. α-Gal A specifinis farmakologinis šaperonas, skirtas naudoti Fabri ligos gydymui pacientų, ekspresuojančių mutantinę α-Gal A formą specifiniu farmakologiniu šaperonu, kur pacientas yra identifikuojamas kaip reaguojantis į gydymą α-Gal A specifiniu farmakologiniu šaperonu būdu, kuriame:
a. analizės talpoje pasėja pirmąsias ir antrąsias ląsteles šeimininkes;
b. pirmąsias ląsteles šeimininkes laiko kontakte su α-Gal A specifiniu farmakologiniu šaperonu; ir
c. α-Gal A aktyvumą antrosiose ląstelėse šeimininkėse, neturėjusiose kontakto su α-Gal A specifiniu farmakologiniu šaperonu, palygina su α-Gal A aktyvumu pirmosiose ląstelėse šeimininkėse, laikytose kontakte su α-Gal A specifiniu farmakologiniu šaperonu, kur:
α-Gal A specifinis farmakologinis šaperonas yra 1-deoksigalaktonojirimicinas arba jo farmaciniu požiūriu priimtina druska;
pirmosios ir antrosios ląstelės šeimininkės yra HEK-293 MSR ląstelės, kurios ekspresuoja paciento α-Gal A mutantinę formą; ir kur:
1,3 – 40 kartų padidėjęs α-Gal A aktyvumas pirmosiose ląstelėse šeimininkėse, laikytose kontakte su specifiniu farmakologiniu šaperonu, palyginus su α-Gal A, ekspresuotos antrosiomis ląstelėmis šeimininkėmis, nekontaktavusiomis su specifiniu farmakologiniu šaperonu, aktyvumu; arba
α-Gal A aktyvumas pirmosiose ląstelėse šeimininkėse, laikytose kontakte su specifiniu farmakologiniu šaperonu, sudarantis bent apie nuo 2 iki 100% α-Gal A aktyvumo HEK-293 MSR ląstelėse, kurios ekspresuoja α-Gal A nemutavusio tipo formą;

parodo, kad pacientas reaguos į gydymą specifiniu farmakologiniu šaperonu.
2. Būdas nustatyti, ar pacientas, kuris ekspresuoja α-Gal A mutantinę formą, reaguos į gydymą α-Gal A specifiniu farmakologiniu šaperonu, kuriame:

a. analizės talpoje pasėja pirmąsias ir antrąsias ląsteles šeimininkes;

b. pirmąsias ląsteles šeimininkes laiko kontakte su α-Gal A specifiniu farmakologiniu šaperonu; ir
c. α-Gal A aktyvumą antrosiose ląstelėse šeimininkėse, neturėjusiose kontakto su specifiniu farmakologiniu šaperonu, palygina su α-Gal A aktyvumu pirmosiose ląstelėse šeimininkėse, laikytose kontakte su specifiniu farmakologiniu šaperonu, kur:
α-Gal A specifinis farmakologinis šaperonas yra 1-deoksigalaktonojirimicinas arba jo farmaciniu požiūriu priimtina druska;

pirmosios ir antrosios ląstelės šeimininkės yra HEK-293 MSR ląstelės, kurios ekspresuoja paciento α-Gal A mutantinę formą; ir kur:

1,3 – 40 kartų padidėjęs α-Gal A aktyvumas pirmosiose ląstelėse šeimininkėse, laikytose kontakte su specifiniu farmakologiniu šaperonu, palyginus su α-Gal A ekspresuotų antrosiomis ląstelėmis šeimininkėmis, nekontaktavusiomis su specifiniu farmakologiniu šaperonu, aktyvumu; arba

α-Gal A aktyvumas pirmosiose ląstelėse šeimininkėse, laikytose kontakte su specifiniu farmakologiniu šaperonu, sudarantis bent apie nuo 2 iki 100% α-Gal A aktyvumo HEK-293 MSR ląstelėse, kurios ekspresuoja α-Gal A nemutavusio tipo formą;

parodo, kad pacientas reaguos į gydymą specifiniu farmakologiniu šaperonu.
3. Specifinis farmakologinis šaperonas, skirtas naudoti pagal 1 punktą arba būdas pagal 2 punktą, kur α-Gal A mutantinė forma yra sukelta geno, koduojančio α-Gal A missens-mutacija.
4. Specifinis farmakologinis šaperonas, skirtas naudoti arba būdas pagal bet kurį vieną iš 1-3 punktų, kur pacientas yra identifikuotas kaip ekspresuojantis mutantinę α-galaktozidazę A, pasirinktą iš grupės, susidedančios iš α-galaktozidazės A mutacijų: A121T, A156V, A20P, A288D, A288P, A292P, A348P, A73V, C52R, C94Y, D234E, D244H, D244N, D264Y, E338K, E341D, E358K, E398K, E48K, E59K, E66Q, F113L, G144V, G183D, G260A, G271S, G325D, G328A, G35R, G373D, G373S, H225R, I219N, I242N, I270T, I289F, I303N, I317T, I354K, I91T, L14P, L166V, L243F, L300F, L310F, L32P, L45R, M267I, M284T, M296I, M296V, M72V, M76R, N224S, N263S N298K, N298S, N320I, N320Y, N34K, P205R, P259L, P265L, P265R, P293A, P293S, P409S, P40L, P40S, Q279E, Q279H, Q279R, Q280H, Q280K, Q312H, Q321E, Q321R, Q327E, R301P, R342Q, R363C, R363H, R49G, R49L, R49S, S201Y, S276N, S297C, S345P, T194I, V269M, V316E, W340R, W47L ir W95S.
5. Specifinis farmakologinis šaperonas, skirtas naudoti arba būdas pagal 4 punktą, kur mutantinė α-galaktozidazė A yra pasirinkta iš grupės, susidedančios iš α-galaktozidazės A mutacijų G144V, H225R, S276GR301P ir N320I.

6. Specifinis farmakologinis šaperonas, skirtas naudoti arba būdas pagal 5 punktą, kur specifinis farmakologinis šaperonas yra 1-deoksigalaktonojirimicino hidrochloridas.

7. Specifinis farmakologinis šaperonas, skirtas naudoti arba būdas pagal 6 arba 7 punktą, kur pirma ląstelė šeimininkė yra laikyta kontakte su 1-deoksigalaktonojirimicinu, kurio koncentracija yra nuo 20nM iki 1 mM.
8. Specifinis farmakologinis šaperonas, skirtas naudoti arba būdas pagal bet kurį vieną iš 1-7 punktų, kur baltymo aktyvumas yra nustatytas naudojant fluorometrinį testą, kuris kiekybiškai įvertina substrato hidrolizę lizatuose iš ląstelės šeimininkės.

9. Specifinis farmakologinis šaperonas, skirtas naudoti arba būdas pagal bet kurį vieną iš 1-8 punktų, kur pacientas yra moteris.
10. Terapijos lentelės sudarymo būdas, kur terapijos poveikio lentelėje parodo, ar specifinis farmakologinis šaperonas yra veiksmingas junginys mutantinės α-Gal A aktyvumui padidinti, kur minėtas būdas apima būdo pagal 2 punktą atlikimą; ir
minėto būdo rezultatą registruoja terapijos poveikio lentelėje, kur gydymo lentelėje įrašomas specifinis farmakologinis šaperonas, sukeliantis
1,3 – 40 kartų padidėjusį α-Gal A aktyvumą pirmosiose ląstelėse šeimininkėse, laikytose kontakte su specifiniu farmakologiniu šaperonu, palyginus su α-Gal A, ekspresuotos antrosiomis ląstelėmis šeimininkėmis, nekontaktavusiomis su specifiniu farmakologiniu šaperonu, aktyvumu; arba

α-Gal A aktyvumą pirmosiose ląstelėse šeimininkėse, laikytose kontakte su specifiniu farmakologiniu šaperonu, sudarantį bent apie nuo 2 iki 100% α-Gal A aktyvumo ląstelėse šeimininkėse, kurios ekspresuoja baltymo nemutavusio tipo formą;

yra specifinis farmakologinis šaperonas, kuris gali būti naudojamas kaip paciento, kuris ekspresuoja mutantinį baltymą, terapija.
