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غربالگري ناشنوايان غيرسندرمي جسمي مغلوب براي جايگاه كروموزومي ناشنوايي 
   هاي آذربايجان شرقي و غربي در استان) I)DFNB1غيرسندرمي با وراثت مغلوب نوع 

    
 
 
  I فر فرحناز ريحانيدكتر   

   II كيميا كهريزي  دكتر 
  III احمد دانشي  دكتر 

  IV  مرضيه محسني 
  V ماني  دكتر محمد ز
  IVالحسيني    ياسر رياض

  VIآبادي  دكتر حسين نجم*
  
   

     
 

 
 

  
  
  

  
  
  

  
  
  
  
  
  
  
  
  

  
  
  
  
  
  
  
  
  

  چكيده 
% 50ز  بيش ا . دهد   كودك تازه متولد شده را تحت تاثير قرار مي         2000 تا   1000 نفر از هر     1 كاهش شنوايي،    :زمينه و هدف      

از موارد ناشنوايي ارثي را شـامل  % 70كاهش شنوايي غير سندرمي بيش از . دهند از اين موارد را به عوامل ژنتيكي نسبت مي       
ژنهاي مختلفي با اين ناشنوايي در ارتباط هستند كه جهش در         . دهد  از آن را وراثت جسمي مغلوب تشكيل مي       % 85شود كه     مي

بـه عنـوان    ) DFNB1(Iيگاه كروموزومي ناشنوايي غيرسندرمي با وراثـت مغلـوب نـوع            واقع در جا  ) GJB2(26ژن كانكسين   
 ، حـذف  GJB2 هـا   بعـلاوه جهـش   . ب بـرآورد شـده اسـت      عامل عمده در ايجاد كاهش شـنوايي غيـر سـندرمي جـسمي مغلـو              

∆(GJB6-D13S1830)    در ژن GJB6 )     كه همچنين در جايگاهDFNB1  ك جهـش   در بيماران زيادي كه بـراي ي ـ      )  قرار دارد
 ژن كانكـسين  هـا  ه، غربالگري بيماران براي جهـش هدف از اين مطالع .اند، شناسايي شده است ، هتروزيگوت بودهGJB2ژن  

  . هاي آذربايجان شرقي و غربي ايران بود  در جمعيت ناشنواي ترك ساكن در استان26
 /PCR/ ARMS)Allele Refraction Mutation Systemهـا بـا اسـتفاده از تكنيـك       غربـالگري جهـش  :روش بررسـي     

Polymerase Chain Reaction ( 35بــراي تــشخيصdelG35هــايي كــه بــا ايــن روش بــراي  د، نمونــهــــ آغــاز شdelG ،
هــايي كــه هتروزيگــوت و يــا منفــي بودنــد بــا روش        س نمونــهــــد و سپــــهموزيگــوت بودنــد، كنــار گذاشــته شدن   

DHPLC)Denaturing high performance Liquid Chromatography( و Direct sequencing  براي شناسايي سـاير 
  .، بررسي شدندGJB2هاي  جهش

 GJB2هـاي   بـراي جهـش  )  مبـتلا 138( كرومـوزوم 276باشد،  در اين تحقيق كه به صورت كاربردي ـ بنيادي مي : ها يافته    
، 35delG  ،W24XdeE120  ،-1370G>A بودنـد كـه شـامل        GJB2، حامل جهـش در ژن       %)27( كروموزوم 75. بررسي شد 
363delC  ،E129K  ،Y155X  ،Q80L35در بين آنها جهش .  بودندdelG 363هـاي    بالاترين درصد را داشت و جهـشdelC 

 آلـل، جهـش در ژن   2 بيمـار در  35. انـد  ر هـيچ جمعيـت ديگـري گـزارش نـشده     باشـند كـه د   هاي جديدي مي  جهش،Q80Lو  
GJB2)3/25 (% جهش در ژن  آلل1 فرد مبتلا در 5داشتند و ،GJB2جهش.  داشتند ∆(GJB6- D13S1830)   در هيچ يـك از

  .  نيز در اين جمعيت مشخص شده استV1531 و V271مورفيسم  دو  پلي. افراد هتروزيگوت مورد بررسي، پيدا نشد
يـران،  ول ناشـنوايي در منـاطق شـمال غـرب ا    و بـه عنـوان مـس   DFNB1با توجه به وفور نسبي جايگاه ژني     : گيري      نتيجه

همچنين متفاوت بودن نتايج بدست آمـده در        . شود  ق براي جايگاه ژني مذكور توصيه مي      طابالگري جمعيت ناشنواي اين من    غر
  .باشد هاي ژني ديگر دخيل در اين منطقه مي ها و جايگاهر كشورها بيانگر وجود احتمالي ژنمقايسه با ساي

            

     )GJB2(2.بي.جِي.جي – 2     )GJB6(6.بي.جِي.جي – 1:    ها كليدواژه
 كاهش شنوايي غير سندرمي اتوزومي مغلوب  – DFNB1(    4(1.بي.اِن.اف.دي – 3                        

  21/4/84: تاريخ پذيرش، 7/11/83: تاريخ دريافت

I(هاي زنان و زايمان، مركز مشاوره ژنتيك سازمان بهزيستي استان آذربايجان شرقي، تبريز، ايران  متخصص بيماري.  
II (دانشگاه علوم بهزيستي و توانبخشي تهران، تهران، ايراناوين، بلوار دانشجو، خيابان كودكيار، هاي كودكان، مركز تحقيقات ژنتيك،  استاديار و متخصص بيماري.  

III (هاي سر و گردن، بيمارستان حضرت رسول اكرم هاي گوش و حلق و بيني و جراحي دانشيار و متخصص بيماري)خيابان ستارخان، خيابان نيايش، دانشگاه علوم )ص ،
  .پزشكي و خدمات بهداشتي ـ درماني ايران، تهران، ايران

IV (ر دانشجو، خيابان كودكيار، دانشگاه علوم بهزيستي و توانبخشي تهران، تهران، ايرانكارشناس ارشد سلولي ـ مولكولي، مركز تحقيقات ژنتيك، اوين، بولوا.  
V (پزشك عمومي، مركز مشاوره و ژنتيك سازمان بهزيستي استان آذربايجان شرقي، تبريز، ايران.  

VI (زيستي و توانبخشي تهران، تهران، ايراندانشيار ژنتيك، مركز تحقيقات ژنتيك، اوين، بولوار دانشجو، خيابان كودكيار، دانشگاه علوم به)*مؤلف مسوول.(  


