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1. Gydymo rekomendacijų lentelės, kurios nurodo vieno arba kelių α-Gal A specifinių mutacijų reakciją į specifinį farmakologinį šaperoną, sudarymo būdas, kur būdas apima:

i. in vitro atsako į specifinį farmakologinį šaperoną ląstelėje šeimininkėje, kuri buvo transformuota nukleorūgšties vektoriumi, kuris koduoja pirmą α-Gal A mutantą, analizės būdą, kuriame:

a. inkubuoja pirmą ląstelę šeimininkę su specifiniu farmakologiniu šaperonu;

b. matuoja α-Gal A aktyvumą ląstelėse šeimininkėse

c. palygina išmatuotą α-Gal A aktyvumą lizatuose iš pirmos ląstelės šeimininkės su išmatuotu α-Gal A aktyvumu lizatuose iš antros ląstelės šeimininkės, nepaveiktuose specifiniu farmakologiniu šaperonu; ir

d. nustato, ar pirmas α-Gal A mutantas reaguoja į gydymą specifiniu farmakologiniu šaperonu;

ii. pakartoja stadijas nuo (a) iki (d) su antra ir kitomis α-Gal A mutacijomis,

iii. sudaro lentelę su reaguojančių ir nereaguojančių α-Gal A mutantinių formų sąrašu,

kur specifinis farmakologinis šaperonas yra 1- deoksigalaktonojirimicinas arba jo farmacinė druska arba esteris;

pirma ir antra ląstelės šeimininkės yra HEK-293 MSR ląstelės; ir

α-Gal A mutantas yra apibrėžiamas kaip reaguojantis į gydymą farmakologiniu šaperonu, jei:

yra nuo 1,3 iki 40 kartų α-Gal A aktyvumo padidėjimas pirmose ląstelėse šeimininkėse, palyginus su α-Gal A aktyvumu antrose ląstelėse šeimininkėse; arba

α-Gal A aktyvumas pirmose ląstelėse šeimininkėse sudaro bent apie nuo 2 iki 100% α-Gal A aktyvumo HEK-293 MSR ląstelėse, kurios ekspresuoja laukinio tipo α-Gal A.

2. Būdas pagal 1 punktą, kur α-Gal A mutantinė forma yra sukelta misenso mutacijos α-Gal A koduojančiame gene.

3. Būdas pagal 1 arba 2 punktą, kur pirmą ląstelę šeimininkę laiko kontakte su 1- deoksigalaktonojirimicinu, kurio koncentracija yra nuo 20 nM iki 1 mM.

4. Būdas pagal bet kurį vieną iš ankstesnių punktų, kur baltymo aktyvumas yra nustatytas naudojant tyrimą, kuriuo kiekybiškai įvertina substrato hidrolizę ląstelės šeimininkės lizatuose, kur hidrolizės padidėjimas rodo padidintą α-Gal A aktyvumą; ir kur substratas yra fluorogeninis substratas, kuris gali būti skaidomas žmogaus α-Gal A.

5. Būdas pagal 4 punktą, kur substratas yra 4-metilumbeliferil-α-D-galaktopiranozidas.
6. Būdas pagal bet kurį vieną iš ankstesnių punktų, kur specifinis farmacinis šaperonas yra 1- deoksigalaktonojirimicino hidrochloridas.

7. 1- deoksigalaktonojirimicinas arba jo farmacinė druska arba esteris, skirti naudoti Fabry ligos gydymui paciento, identifikuoto kaip turinčio reaguojančią α-Gal A mutantinę formą naudojant gydymo rekomendacinę lentelę, sudarytą būdu pagal bet kurį vieną iš ankstesnių punktų, kur reaguojanti α-Gal A mutantinė forma yra pasirinkta iš M1R, L14P, L16H, L16P, L19P, D33Y, N34K, G35R, L36F, A37V, P40L, P40S, M42L, M42R, M42T, L45R, W47L, E48D, E48K, R49G, R49L, R49P, R49S, M51I, C52R, L54P, D55V, C56F, C56G, C56Y, P60L, S65T, E66G, E66K, L68F, M72R, A73V, M76R, W81C, W81S, G85D, G85M, Y88D, C94Y, W95S, A97P, R112S, I117S, R118C, L120P, A121T, A135V, D136H, G147R, Y152C, A156T, A156Y, W162G, G163V, K168N, F169S, G171C, G171R, C172S, G183A, G183S, Y184C, M187T, M187V, L191P, L191Q, V199M, S201Y, P205L, P205R, P205S, N215D, Y216C, Y216D, I219N, N224D, N224S, H225R, A230T, D234E, W236L, S238N, I239T, I242N, L243F, L243W, D244H, S247C, S247P, Q250P, I253T, A257P, P259L, G261D, D264Y P265L, P265R, M267I, L268S, V269A, V269M, I270T, G271S, N272K, N272S, S276N, Q279R, Q280H, Q280K, A288D, A288P, A292P, P293A, P293S, P293T, S297C, N298H, N298K, N298S, D299G, L300F, R301G, R301P, I303N, A309P, L310F, D313G, I317N, I317T, N320I, Q321E, Q321L, Q321R, G325S, Q327E, E338K, V339E, W340R, E341D, S345P, A348P, A352D, I354K, E358G, I359T, G360D, G360S, G361R, P362L, R363P, E398K, P409S, P409T, T410A, T410I, T410P, G411D, L414S, 254del1, 247ins8, D55V/Q57L, 401ins/T401S mutacijų.

8. 1- deoksigalaktonojirimicinas arba jo farmacinė druska arba esteris, skirti naudoti pagal 7 punktą, kuris yra 1- deoksigalaktonojirimicino hidrochloridas. 

9. 1- deoksigalaktonojirimicinas arba jo farmacinė druska arba esteris, skirti naudoti pagal 7 arba 8 punktą, kur pacientas yra moteris. 

10. 1- deoksigalaktonojirimicinas arba jo farmacinė druska arba esteris, skirti naudoti pagal bet kurį vieną iš 7-9 punktų, kur reaguojanti α-Gal A mutantinė forma yra pasirinkta iš D33Y, N34K, G35R, L36F, A37V, M42L, M42R, M42T, M51I, L54P, D55V, C56F, C56Y, P60L, E66G, E66K, A73V, G85D, G85M, A97P, R118C, A121T, A135V, Y152C, A156T, W162G, F169S, G183A, Y184C, M187T, M187V, L191Q, V199M, S201Y, P205L, P205S, N215D, Y216C, Y216D, I219N, N224S, S238N, I239T, I242N, L243F, L243W, D244H, S247C, Q250P, I253T, A257P, P259L, D264Y, P265L, V269A, V269M, I270T, G271S, S276N, Q280H, Q280K, A288P, P293T, N298S, L300F, R301G, R301P, I303N, A309P, L310F, D313G, I317T, N320I, Q321L, Q321R, G325S, Q327E, E338K, V339E, S345P, I354K, E358G, I359T, G360D, G360S, P362L, E398K, P409S, P409T, T410A, T410I, G411D, 254del1, D55V/Q57L, 401ins/T401S mutacijų.
