
 Mutations in the GP1BB gene 
 
Nucleotide and amino acid sequence for human GPIb subunit. 
Mutations are highlighted and described in the corresponding references listed below. Missense mutations are 
indicated in orange, nonsense mutations in red, and mutations causing a frameshift in green. 
 
The sequence numbering is according to the GP1BB sequence of NCBI36 (NM_000407.4). 
 
                       P-82,3         

-1334 C.........TGCCGTCTTCTCGCCATGGGCTCCGGGCCGCGCGGGGCGCTGAGCTTACTGCTCCTGCTGCTGGCCCCGCCGAGCC 
 -25  ........................--M--G--S--G--P--R--G--A--L--S--L--L--L--L--L--L--A--P--P—-S-- 
 
      C5Y1          R17C5 R176       W217  S238,9 
84  GCCCGGCCGCAGGTTGCCCGGCGCCCTGTAGCTGCGCGGGGACGCTCGTGGACTGCGGGCGCCGCGGGCTGACTTGGGCCTCGCTG 
-5 -R--P--A--A--G--C--P--A--P--C--S—-C--A--G--T--L--V—-D--C--G--R--R--G--L--T—-W--A--S--L- 
   
               P29L10                    

 170 CCGACCGCCTTCCCTGTCGACACAACCGAGCTGGTGCTGACCGGCAACAACCTGACGGCGCTGCCGCCGGGGCTGCTGGACGCGCTG 
25 -P--T--A--F--P--V--D--T--T--E--L--V--L--T--G--N--N--L--T--A--L--P--P--G--L--L--D--A—-L- 
 
                  N64T11 P65R6                     P74R12            A8013  

 256 CCCGCGCTGCGCACCGCACACCTGGGCGCCAACCCCTGGCGCTGCGACTGCCGCCTTGTGCCGCTGCGCGCCTGGCTGGCCCGCGGC 
  54 -P--A--L--R--T--A--H--L--G--A--N--P--W--R--C--D--C--R--L--V--P--L--R--A--W--L--A--G--R- 
 
                Y88C14,15                                                    A108P14           

 342 CCCGAGCGTGCGCCCTACCGCGACCTGCGTTGCGTGGCGCCCCCAGCGCTGCGCGGCCGCCTGCTGCCCTATCTGGCCGAGGACGAG 
83 -P--E--R--A--P--Y--R--D--L--R--C--V--A--P--P--A--L--R--G--R--L--L--P--Y--L—-A--E--D--E- 
 
                      C122S16  W12316 W12317    Q129H6 A13118 L132P6             H13919,20 

 428 CTGCGCGCCGCTTGCGCTCCCGGCCCGCTCTGCTGGGGGGCGCTGGCGGCGCAGCTTGCGCTGCTGGGCCTTGGGCTGCTGCACGCG 
 112 -L--R--A--A--C--A--P--G--P--L--C--W--G--A—-L--A--A--Q--L--A--L--L--G--L--G--L--L--H--A- 
 
 514 TTGCTGCTGGTGCTGCTGCTGTGCCGCCTGCGGAGGCTGCGGGCCCGGGCCCGCGCTCGCGCCGCAGCCCGGCTGTCGCTGACCGAC                                                           
 141 -L--L--L--V--L--L--L--C--R--L--R--R--L--R--A--R--A--R--A--R--A--A--A--R--L--S--L--T--D- 
 
 600 CCGCTGGTGGCCGAGCGAGCCGGAACCGACGAGTCCTGA 
 170 -P--L--V--A--E--R--A--G--T--D--E--S--*- 
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