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جسمي مغلوب غيرسندروميعصبي -درجمعيت ناشنوايان حسيGJB2درژن delG۳۵هش جيفراوان

٤احمد پرورشدکتر ، ٣، مرتضی باقري٢میرداود عمرانیدکتر ، 1عیسی عبدي راددکتر 

25/10/87، تاریخ پذیرش 27/05/87تاریخ دریافت

چكيده
. دهدکودک تازه متولد شده را تحت تاثير قرار مي۱۰۰۰در هر ۱طور تقريبي عصبي ارثي است که به-ترين اختلال حسيناشنوايي شايع:پيش زمينه و هدف

صـدها ژن در بـروز ناشـنوايي    . باشـد صورت جسمي مغلوب غيرسندرومي مـي ههاي ارثي بها ارثي بوده و تقريبا نيمي از ناشنواييدرصد از ناشنوايي۵۰حداقل 

تـرين دليـل   ، رايـج )GJB2)Gap Junction Beta 2از طريـق جهـش در ژن   DFNB1اختلال شنوايي غيرسندرومي . تندسندرمي و غيرسندرومي دخيل هس

مسئول بروز اکثر delG۳۵شناسايي شده است، جهش نقطه اي GJB2گرچه چندين جهش در ژن . باشدصورت جسمي مغلوب ميهناشنوايي غيرسندرومي ب

آورد و در يک جمعيت ابزار تشخيصي بـراي نـوع شـايع ناشـنوايي را فـراهم مـي      GJB2هاي ژن شناسايي جهش. باشديهاي مختلف مها در جمعيتناشنوايي

.ارزيابي ميزان خطر در افراد داراي خطر بالا در خانواده افراد ميتلا مفيـد واقـع گـردد   چنين درو هم. تواند در تشخيص قبل از تولد مورد استفاده قرار گيردمي

عصـبي غيرسـندرومي جسـمي مغلـوب در اسـتان      -جمعيت ناشنوايان حسـي درGJB2در ژن delG۳۵نجام اين مطالعه تعيين کردن وفور جهش هدف از ا

.غربي بودآذربايجان

ليتر ميلي۳-۵. دندبا الگوي توارث جسمي مغلوب وارد مطالعه شعصبي غيرسندرومي–حسي خانواده با اختلال ناشنوايي ۸۱بيمار از ۱۰۳:كارمواد و روش

semi-nested PCRدر بيماران بـا روش delG۳۵جهش. با روش استاندارد نمک اشباع استخراج شدDNA. اخذ گرديدDNAخون محيطي براي استخراج 

بـه مشـاهده  UVعه لامپ درصد تحت اش۲و سپس روي ژل آگاروز . به انجام رسيدEcoNIبا استفاده از آنزيم PCRبرش آنزيمي محصولات . غربالگري شد

.ه شدها پرداختباند

delG۳۵بيمـار کـه جهـش    ۵نفر از ۴. فاميلي بودند% ۳۳تک گير و ) بيمار۱۰۳نفر از ۶۹% (۶۷. بيمار پيدا شد۵در delG۳۵هموزيگوت جهش:هايافته

قرار گرفتند و از اين ميـان  يمغلوب مورد بررسيجسميوراثتيلگوبا ايغيرسندروميفرد ناشنوا۱۰۳کروموزوم از۲۰۶. داشتند، حاصل ازدواج فاميلي بودند

.بود%۸۵/۴برابر delG۳۵جهش يو فراوان. را نشان دادندdelG۳۵جهش ) نفر۵(کروموزوم ۱۰

ناشـنوايي غيرسـندرومي جسـمي    در ايجاد يديگريهاها و يا جهشتوان نتيجه گرفت که ژنيبا توجه به نتايج حاصل از اين مطالعه م:بحث و نتيجه گيري

.باشنديدخيل ميغربمغلوب در جمعيت استان آذربايجان

GJB2 ,(ARNSHL)،35delGمغلوبيجسمير سندروميناشنوايي غ:هاکليد واژه
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مقدمه
۱۰۰۰اسـت و از هـر   صـبي  ع-حسي ترين نقص ناشنوايي رايج

).۱،۲(شـود  نفر با اختلال شنوايي شـديد متولـد مـي   ۱کودک 

قبل از تکلـم  عصبي–حسي هاي از ناشنوايي% ۵۰-%۶۰تقريبا 

غيرسندروميموارد % ۷۰و در اين ميان ) ۳(علت ژنتيکي داشته 

غير از ناشنوايي اختلالکه شخص ناشنوا،باشد يعني اينمي
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