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A két kollagén VIl homotrimer antiparallel elrendez6dési dimereket alkot
ugy, hogy a karboxi terminalisuk kozépen atfed és az amino terminalis résziik
kifelé fordul
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Célkittizések

* RDEB beteg és kontroll b6rmintak elemzésére alkalmas
nanomechanikai teszt kifejlesztése

* Kollagén VIl molekulak izolalasa, triplahélix elemzése

Betegek
Beteg Csaladi IF Ag mapping Diagnézis Pathogén
kora/neme | anamnesis LH7.2 festés mutacio a
minta/kontroll COL7A1
génben
1 éves/N Negativ -[+++ Generalizalt Homoz.
sulyos RDEB c.425A>G,
p.K142R
54 éves/F Negativ +++/++++ Lokalizalt Het.
RDEB c.5869C>T,
p.R1957W,
Arg>Trp
Het.
c.8457T>G,

p.Tyr2819*
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Kollagén VIl immunfestés

Egészséges kontroll Lokalizalt RDEB Sulyos RDEB
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Signal Peptide

Cartilage matrix protein (CMP)

Fibronectin IT-like demains (Fn3)

Sulyos RDEB beteg

3. Exon

- Yon Willebrand factor A domain (VWA)

RDEB loc beteg
72. Exon hinge
115. Exon Aci

=== Cysteine & protein rich domain (C/F)

Triple helical collagenous domains (THC)
- 39 amine acid “hinge” region
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Egészséges kontroll Lokalizalt RDEB Sulyos RDEB
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AFM mérések kollagén VIl triplahélixen

Vad tipusu kollagén VIl egészséges kontrollbdl
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Add sample containing
target protein and incubate.



Osszefoglalas

*A kontroll b6rbiopszia metszeteken magas, kozepes és alacsony Young modulussal
rendelkez6 tertleteket azonositottunk, amelyek sorrendben a dermisnek, a
basalis membran zonanak és az epidermisnek feleltek meg.

*A dermisnek egy nagysagrenddel nagyobb a Young modulusa mint az epidermisnek.

*A Young modulus eloszlasaban egyértelm kilonbséget [attunk az lokalizalt RDEB és
egészséeges kontroll mintak kdzott az alaphartya régidban.

*A kozepes Young modulussal jellemezhet6 régidt nem tudtuk egyértelmien azonositani
a sulyos RDEB betegben.

*A kollagén VII molekulaknak fontos szerepe van mechanikailag eltéré epidermis és
dermis 6sszekapcsolasaban.

*JovBben tervezziik a kollagén VIl triplahélix izolalasat-elemzését a lokalizalt RDEB beteghbdl.
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