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Het VWF-gen met zijn functionele
domeinen

VWF-eiwitstructuur en locatie van VWF-pathogene varianten per VWD-type.

Vetgedrukte horizontale lijnen geven bij benadering de positie aan van exons
waar pathogene varianten het meest voorkomen; dunnere lijnen geven exons
aan met varianten met een lagere frequentie. Pathogene varianten die resulteren
in type 2 VWD beinvloeden de VWF-functie en clusteren in domeinen die
voornamelijk worden verstoord door missense varianten.
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