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  چکیده     

  .باشد  نوزاد متولد شده مي۱۰۰۰ در ۱فراواني آن در حدود كه  زادي استاختلالات مادرترين  شايعكي از ي ناشنوايي شديد :زمينه و هدف
  ه درصد موارد ب۵٠باشد که در  ميناشنوايي دوران کودکي ترين نوع  شايع (ARNSHL) اتوزومال مغلوب با توارثمي وناشنوايي غيرسندر 

محصولات . شود  ايجاد مي13qکروموزوم  DFNB1وس  لوکواقع در) ۳۰کانکسين  (GJB6و ) ۲۶کانکسين  (GJB2 جهش در دو ژن ي واسطه
  نقش مهمي در برقراري ارتباطات بين سلولي در سطح گوش داخلي)  Gap Junction(پروتئيني اين دو ژن با ايجاد اتصالات شکافي 

 دو موتاسيون شايع گزارش شده در و تخمين فراوانيبه مرکز ژنتيک تبريز  بررسي ژنتيکي ناشنوايان ارجاع شده ،هدف اين مطالعه. کنند ايفا مي
  .باشد شرقي مي جان آذربايARNSHLدنيا در ناشنوايان 

 در GJB6 مربوط به ژن del(GJB6-D13S1830)مراه جهش  هبه)  GJB2) 35delGترين جهش ژن   شايع،در اين مطالعه :روش بررسي
هاي مورد استفاده  روش. ، مورد بررسي قرار گرفتخويشاوند غيري  خانواده١٠٠ ارجاعي به مرکز ژنتيک پزشکي از ARNSHL ناشنواي ۱۲۹

  ها را نيز بررسي والدين و افراد ناقل خانواده بودند که امکان Multiplex-PCR و ARMS-PCRها به ترتيب براي بررسي اين جهش
  .نمود ميسر مي

  وزومـ کروم٣٦ده، ـوزوم مطالعه شـ کروم٢٠٠ن ـاز بي .ندودـ ب٢٦ين ـ کانکس35delGهش ـاعي داراي جـهاي ارج وادهـد خانـ درص٢١ :ها يافته
موتاسيون .  مشاهده نگرديد۳۰ کانکسين GJB6-D13S1830(del(جهش  بوده ولي کروموزوم حاوي 35delGداراي موتاسيون )  درصد١٨(

35delGها نيز جهت تشخيص ناقلين مورد بررسي قرار گرفت  در والدين و ساير افراد خانواده.  
هاي گزارش شده از  شرقي است، که اين رقم با فراواني  در جمعيت آذربايجانARNSHLناشنوايي  درصد١٨ عامل 35delGجهش : يريگ نتيجه

  .باشد  داراي اين جهشمناطقبيانگر جد نيايي متفاوت با ساير تواند  مي ۳۰عدم وجود جهش در ژن کانکسين. ساير نقاط ايران متفاوت است
  شرقي  ، آذربايجان GJB2  ،GJB6مي اتوزومي مغلوب، ويي غيرسندرناشنوا:  کليدي ژگاناو
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  مقدمه
كـي از اخـتلالات بـسيار متـداولي اسـت كـه             ي   ناشنوايي     
تواند هر مقطع سني، از سنين نوزادي گرفته تا سنين پيـري           مي

تازه متولد شـده     كودك   ۱۰۰۰ هر    در ۱حدود  . را درگير نمايد  
 ۵۰شـود كـه       شنوايي بـوده و تـصور مـي        دچار اختلال شديد  

علـل ناشـنوايي    . دندرصد اين موارد منشأ ژنتيكي داشـته باش ـ       
  .)۱( آمده است )۱(لينگوال در شكل  پري

  علل ناشنوايي پري لينگوال :۱شكل 
   مغلــوب ناشــنوايي غيرســندرومي بــا تــوارث اتوزومــال    

Autosomal Recessive Non-Syndromic Hearing Loss[ARNSHL])(  
ــي     ــودکي م ـــنوايي دوران ک ــوع ناش ــرين ن ـــايع ت ــد ش   باش

 جــهش در دو ژن     ي   درصــد مــوارد بـه واســـطه        ۵۰ در که
GJB2 ) ۲۶کانکـــسين ( وGJB6)  واقـــع در ) ۳۰کانکـــسين

). ۱(شـود   ايجـاد مـي   13q11-12 کروموزومDFNB1لوکوس 
هـاي    پـروتئين ي ك خـانواده  ي  ازهايي  عضو ۳۰و   ۲۶كانكسين  

 ـ ه  مربوط و منسوب ب      د كـه   نباش ـ هـا مـي    نـام كانكـسين   ه  هم ب
ــال   ســلولي موجــود در اتــصالات شــكافي    هــاي بــين  كان

(Gap Junction)ـ  كانكسين. دهند  را شكل مي  صـورت  ه هـا ب
  ســلولي بـين   هـاي نيمـه   و كانــال شـده  هگزامـري اليگـومريزه  

)half-intercellular (دهند ها را شكل مي   نام كانكسون ه  ب)۲ .(
  هـا،   ولي در عملكـرد الكتريكـي سـيناپس    سل هاي بين  اين كانال 

 ـ  هـاي  هاي كوچك و نيـز جريـان       در انتقال مولكول     وني بـين  ي
  موتاسـيون در  .  هـستند   مجاور هم دخيـل    ي  هاي گيرنده  سلول

سلولي از راه اتصالات شكافي       ارتباطات بين  ، كانكسين هاي ژن
جهش در ايـن دو     ). ۳(كند را در سطح گوش داخلي مختل مي      

ــي ــ ژن م ــد ب ــ  صــورت هموزيگــوت وه توان ــي ــورت ه ا ب ص
  . )۴(هتروزيگــوت ترکيبــي باعــث ايــن نــوع ناشــنوايي شــود 

براي  GJB6 جهش در  ۲ و GJB2 جهش در    ۹۰اگرچه بيش از    
ــنوايي  ــت  ARNSHLناشــ ــده اســ ــزارش شــ   ،)۵،۶( گــ

ــيون  شــــايع35delGموتاســــيونلــــيکن     تــــرين موتاســ
کـي  ي  که بـا حـذف  باشد   ميGJB2ژن  )درصد ۷۰ دودحدر  (
کننده، باعـث     کد ي   منطقه ۳۵ تا ۳۰از گوانين در موقعيت    ب ۶از

 و ايجـاد کـدون   ۲۶تغيير در قالب خواندن پروتئين کانکـسين     
  ي  شـــمارهي  زودرس در موقعيـــت اســـيد آمينـــهي خاتمـــه

 زلانتهاين جهش که براي اولين بار توسط         .)۷، ۸( شود  مي ۱۳
 ـ،)۷(و همکارانش گزارش شد  تـرين   عنـوان عمـومي  ه  بعدها ب

هاي مادرزادي اسپوراديک و ارثـي در جمعيـت       ناشنوايي لتع
  ).۹(پوست عنوان شده است  سفيد

ه  ب GJB2هاي ژن    براساس مطالعات گزارش شده طيف جهش     
  هـاي مختلـف متفـاوت       طور قابل تـوجهي در بـين جمعيـت        

هاي سفيدپوست جهـش      که در جمعيت   طوريه  ب .)۸(باشد مي
35delG) ۱۰،۹ ، ۷( ـ     هوديان اشکن ي  ، در  ه ازي جهـش ديگـري ب

ــام ــت  ( 167delTن ــين در موقعي ــذف تيم  و در )۱۱() ۱۶۷ح
  باشـد    شـايع مـي    235delCهاي شـرق آسـيا جهـش          جمعيت

 در 35delGجهـش   ملاحظـه ايـن کـه       قابـل  ي  نکته). ۱۵-۱۲(
و فراواني آن از اروپا ) ۸( بيشتر نقاط جهان گسترده شده است  

هاي شـرق  به آسيا و از كشورهاي غرب آسيا به سمت كـشور         
هـاي    معيـت  ج اين جهش در بيـشتر     ).۱۶(يابد  آسيا كاهش مي  

که  با توجه به اين   . شود  جهان با شيوع قومي متفاوتي ديده مي      
هـاي مختلـف ايـران متفـاوت      فراواني اين جهش در بين قـوم   
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، ضروري است که اقوام مختلف      )۱۷-۱۹(گزارش شده است    
   ايــناز ايــن رو .ايـران بــه صـورت جداگانــه بررســي شـوند   

  GJB2تـرين جهـش ژن       تحقيق به منظور تعيين فراواني شايع     
ــنواي 35delGعنـــي ي ــراد ناشـ ــتان ARNSHL در افـ  در اسـ

علاوه بر  .  انجام گرديد  ۱۳۸۴-۱۳۸۵  در سال  شرقي آذربايجان
 ـ   بررسـي  اين   هدف، در  اين نـام  ه موتاسـيون در ژن ديگـري ب

شـايع گـزارش      که در مناطق ديگر جهان بـسيار       ۳۰کانکسين  
در ايـن   . ، مورد بررسي قـرار گرفـت      )۴ ،   ۲۰، ۲۱(شده است   

کـي  ي  Δ(GJB6-D13S1830) کيلوباز   ۳۰۹ژن، حذف شدگي    
ست که معمولاً در بين ناشنوايان      اهايي   ترين موتاسيون  از شايع 

ARNSHLدر جوامع ديگر گزارش شده است  .  
  

 روش بررسی
 ـ   توصـيفي،  ي  درايـن مطالعـه    :معرفي افراد مبـتلا         ين از ب

 ي  ناشنوايان معرفي شده از طرف متخصصين، مراکـز مـشاوره         
 ي   خـانواده  ۱۰۰بهزيستي و مدارس استثنايي،     ،  بهداشت استان 

مي با الگوي وراثتي ومبتلاي غيرخويشاوند که از نوع غيرسندر     
ــاب   ــد، انتخ ــوب بودن ــوزوم مغل ــن.شــدندات ــان اي    در مبتلاي

 ـ     ها هيچ  خانواده ز ناشـنوايي   غيـر ا  ه  گونه ناهنجاري ديگـري ب
و حـداقل دو  ) ميو ناشـنوايي سـندر  جهـت رد  (وجود نداشته   

ــنوايي       ــر ش ــالم از نظ ــادري س ــدر و م ــا پ ــتلا ب ــضو مب   ع
 ۵۹ نفر مبـتلا و  ۱۲۹از   .وجود داشت  )وراثت اتوزوم مغلوب  (

  هـا    ايـن خـانواده  کـه متعلـق بـه   ) از نظر فنـوتيپي  (عضو سالم   
  بــي  شــجره نامــه و اخــذ رضــايت کتي بودنــد، پــس از تهيــه

   داكــسي ريبونوكلئيــك اســيد      عمــل آمـده و ه گيــري بــ خـون 
]) DNA  (Deoxyribonucleic Acid[هـا متعاقبـاً اسـتخراج     آن

  . گرديد
گيـري توسـط پرسـتار       خون: DNAري و استخراج    يگ خون

، هاي مبتلاي معرفي شده    خانواده ياز اعضا   نفر ۱۸۸همکار از   
  ۲۰۰، مقـدار    جهـت جلـوگيري از انعقـاد خـون        . به عمل آمد  

ــا  ــيد  ۴۰۰ت ــتيک اس ــرا اس ــين تت ــيلن دي آم ــر از ات    ميکروليت
)[EDTA] Ethylen Di Amin Tetra Acetic Acid (۵/۰ مولار

 بـه  سـريع خيلي  ها اضافه و     سي خون به نمونه     سي ۱۰به ازاي 

   ي  درجــه۲۰آزمايـشگاه مرکـز انتقـال داده و در دمـاي منفـي      
  .سانتيگراد نگهداري شد

  ي  ژنــومي از روش اصــلاح شــده  DNA  اســتخراجبــراي
ــتفاده گرديـــد - فنـــل ــز کـــردن  .کلروفـــرم اسـ   جهـــت ليـ
   ۱۰بـي کربنـات سـديم       (هاي قرمز، از بافر ليـز کننـده          گلبول
   ۱۵۵ ميلـي مـولار، کلريـد آمونيـوم        EDTA ۱/۰مـولار،    ميلي
  جهـت    اسـتفاده شـده و سـپس      ) ۲/۷ حـدود    pHمـولار،    ميلي

  سته از مايع حاصل از ليز     هاي سفيد حاوي ه    گلبول جدا كردن 
   دقيقـه بـا    ۱۵هاي قرمز، محلـول حاصـل بـراي مـدت            گلبول

ــانتريفوژ  دور در دقيقــه۲۰۰۰ســرعت  ــت س   شــده و در نهاي
   رســــوب داده شــــده در بــــافرگلبــــول هــــاي ســــفيد

کلريد سـديم   ( (Saline-EDTA[SE])آ -تي-دي -اي -سالين
م سدي،  )۸ حدود   pH ميلي مولار،    EDTA ۲۵ ميلي مولار،    ۷۵

 حل گرديده Kپروتئيناز  و درصد ١٠ (SDS)دودسيل سولفات 
 سـاعت در  ۱۸هاي سفيد خـون، بـه مـدت     و جهت ليز سلول   

از  بعـد  .گـراد قـرار داده شـد        سـانتي  ي  درجه ۴۵ تا ۳۷ دماي
كـسان و سـانتريفوژ   ي  ي  ـ كلروفرم بـه انـدازه      اضافه كردن فنل  

س  و سپشده است، جدا DNAکردن، محلول رويي که حاوي  
 ـ ظـاهر گرد   DNA ي  اتانول مطلـق سـرد، رشـته      با افزودن    . دي

 ـ  مناسـبي از آب اسـتريل و    در مقدار، حاصلDNA ي  رشته    اي
  .بافر حل شد )Tris-EDTA[TE](يآ -تي -دي -اي -تريس
ــ PCR:روش ــش   ه ب ــي جه ــور بررس    از روش35delGمنظ

  آلــــل كيــــ  ي ويــــژهاز   اي پليمــــر واكــــنش زنجيــــره
(Allele- Specific Polymerase Chain Reaction 

 

[Allele Specific PCR])بـراي در اين روش.  بهره گرفته شد  
  لـل سـالم و دومـي بـراي    آيكـي بـراي   (هر فـرد دو واكـنش       

 ۲۰۲ مورد نظر بـه طـول        ي   شد و قطعه    انجام) يافته  لل جهش آ
 ۲۵ در حجـم نهـايي   PCRبراي انجام . جفت باز تكثير گرديد   

   ۵/۱بـا غلظـت نهـايي        )MgCl2(م كلريـد منيـزي     از ،ميكروليتر
 ـ   با غلظت نهايي   PCR، بافر   مولار ميلي  ـ  ک برابـر،  ي   ك واحـد  ي

ــزيم  ــراز،Taqآنـ ــسفات  پليمـ ــدتري فـ ــسي نوكلئوتيـ    داكـ
)Deoxynucleotide Triphosphate[dNTP](   با غلظت نهـايي
 ـ   افـرادي ). ۲۲( ميلي مولار استفاده گرديد    ۲/۰ صـورت  ه  کـه ب
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 بودند کنار گذاشته شده     35delGهموزيگوت داراي موتاسيون    
و افراد هتروزيگوت و منفي براي اين جهـش جهـت بررسـي        

جهت بررسـي جهـش      . انتخاب شدند  ۳۰حذف ژن کانکسين    
ــاز ۳۰۹حـــذف شـــدگي   در del(GJB6-D13S1830) کيلوبـ

در ). ۲۳( استفاده شدPCR از روش مولتي پلکس ۳۰کانکسين 
دست نخـورده و   جفت پرايمر، آلل ۴اين بررسي با استفاده از  

بـراي  . زمان تکثير شـدند  طور همه آلل داراي حذف اين ژن ب     
 با غلظت MgCl2 از ، ميكروليتر۲۵ در حجم نهايي PCRانجام 
 ـ  با غلظت نهايي   PCR، بافر   ميلي مولار  ۵/۱نهايي     ک برابـر،  ي

 ۲/۰ بـا غلظـت نهـايي    dNTP پليمـراز،   Taqك واحد آنزيم    ي
  . مولار استفاده گرديد ميلي

 بر روي ژل PCRمحصولات : PCR  تروفورز محصولات الک
   درصـد الکتروفـورز گرديـده و بـا اتيـديوم برومايـد             ۲آگارز  

  . التراويوله بررسي شدندي رنگ آميزي شده و زير اشعه
  

  یافته ها 
، )زن نفـر    ۸۱ و   مرد نفر   ۴۸ ( نفر مورد مطالعه   ١٢٩از کل        
 ــ٢١ ــر ب ــوت و  ه  نف ــورت هموزيگ  ــ٦ص ــر ب ــورت ه  نف ص

ــش  ه ــوت داراي جه ــد35delGتروزيگ ــي  .  بودن ــن فراوان اي
ــر  برحــسب خــانواده ــورد۲۱هــاي داراي ايــن جهــش براب    م

ــوت و  ۱۵( ــورد هموزيگ ــوت ۶ م ــورد هتروزيگ  ۱۰۰از )  م
 در صـورتي ه و بـود  درصد  ۲۱عني  ي    غيرخويشاوند، ي  خانواده

 ـ   که از هر خانواده     ـ  ي   عبـارتي دو کرومـوزوم در   ه ک مبـتلا و ب
   درصــد۱۸ فراوانــي ايــن جهــش حــدود د،نظــر گرفتــه شــو

  .)۱جــدول  (باشــد مــي)  کرومــوزوم۲۰۰ کرومــوزوم از ۳۶(
ــين 35delGتوزيــع جهــش  : ۱جــدول   ARNSHL مبــتلاي ۱۰۰ در ب

 .غيرخويشاوند

 مجموع   زن  مرد  ژنوتيپ

35delG/35delG ۶  ۹  ۱۵*) ۱۵(  
35delG/wta  ۲  ۴  ۶) ۶(  

wt/wt  ۲۹  ۵۰  ۷۹) ۷۹(  
  a: wild type  

.گر درصد مي باشند  اعداد داخل پرانتز بيان                        *  

  از طــرف ديگــر کرومــوزوم داراي جهــش حــذفي کانکــسين
۳۰ del(GJB6-D13S1830)در اين جمعيت مشاهده نشد  .  

  

واکنش   :bp۱۰۰ ، Nمارکر  : PCR . Lمحصولات حاصل از  : ۲شکل 
مار ـرد بيـک في  :۱ ي مارهـوتان، شـمر مـش پرايـواکن  :Mرمال، ـمر نـپراي

ک فرد بيمار هتروزيگوت براي ي  :۲ ي  ، شماره35delGهموزيگوت براي 
35delG  باشد،   منفي مي۳۰ که براي حذف کانکسينHC :  کنترل مثبت

   . del(GJB6-D13S1830)هتروزيگوت براي موتاسيون 

شـود بـراي بررسـي       شاهده مـي  م )۲(همان طور که در شکل      
کـي  ي  شـود کـه    در هر فرد دو ستون ديده مـي 35delGجهش  

و ديگـري مربـوط بـه تکثيـر آلـل            (N) براي تکثير آلل نرمال   
 جفـت بـازي حاصـل ايـن         ٢٠٢بانـد   . باشد مي (M)موتانت  
فرد سالم فقط در ستون نرمال بانـد خواهـد           . باشد مي تکثيرها
کـه افـراد     در حـالي  ) سـت در شکل نشان داده نشده ا     (داشت  

) ١ي فرد شـماره (و هموزيگوت ) ٢ي فرد شماره (هتروزيگوت  
به ترتيب در هر دو سـتون و فقـط در سـتون              ،   35delGبراي  

  هـاي  وجـود کنتـرل   . موتانت ايـن بانـد را نـشان خواهنـد داد          
  هــا را  صــحت واکــنش ،مثبــت و منفــي و آب در هــر ســري

 ـ      هم. کند ييد مي أت هـاي سـالم و      ژن رچنين در اين شـکل تکثي
 ۶۵۱بانـد   . گـردد   نيز مـشاهده مـي     ٣٠داراي حذف کانکسين    

  ،کنـد  عنـوان کنتـرل داخلـي نيـز عمـل مـي      ه جفت بازي که ب  
جفت بازي حاصل  ۴۰۵حاصل تکثير آلل سالم اين ژن و باند       

افـراد بـدون    . باشـد   آن مـي   kb٣٠٩تکثير آلـل داراي حـذف       
 )افتـه ي  شفـرد ناقـل بـه آلـل جه ـ        ( افراد هتروزيگوت    ،جهش

)Heterozygous Control[HC] (  و بيمـــاران داراي حـــذف
ــد  ــب فقــط بان ــه ترتي ــن ژن ب    جفــت۶۵۱هموزيگــوت در اي

   جفـت بـازي را نـشان        ۴۰۵بازي، هـر دو بانـد و فقـط بانـد            
  .خواهند داد
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  بحث
هـاي    ژن مختلف در ارتباط با ناشنوايي      ۲۳اگرچه بيش از         

ARNSHLــيکن ژن)۲۴(  گــزارش شــده اســت ــ  GJB2 ، ل ا ي
ها در   عنوان عامل اصلي اين دسته از ناشنوايي      ه   ب ۲۶کانکسين  

 35delGو جهـش    ) ۱( هاي مختلف ذکر شـده اسـت       جمعيت
 جهش گزارش شده بـراي  ۹۰ترين جهش از بين بيش از    شايع

کـه   طـوري ه ، ب)۷(باشد اين ژن در بين اکثر جوامع مطرح مي      
فيدپوسـتان   درصد بـراي آن در جمعيـت س  ۴ تا ۲شيوع ناقلين 

اما در عين حال ايـن جهـش در       .)۷ ،   ۱۰(گزارش شده است    
اگرچـه   ).۱۲-۱۵(باشـد    برخي اقـوام شـرق آسـيا نـادر مـي          

مطالعات دقيقي از همسايگان ايران به غير از ترکيـه در دسـت     
ک مطالعـه بـر روي ناشـنوايان پاکـستان ايـن      ي  نيست ليکن در  

هـاي   معيـت ، ولـي در بـين ج  )۲۵( نشده است افتي  موتاسيون
مطالعـات  ). ۸(عرب اين موتاسيون شايع گزارش شـده اسـت        

هاي مختلف حاکي از متفاوت  افته در ايران بر روي قومي انجام
 ـ ،بودن فراواني اين جهش در بين اقوام مختلف بوده اسـت           ه  ب

، در  )۱۷ (۲۷، در گـيلان     )۲۶ (۵/۳۵کـه در مازنـدران       طوري
ــران  ــتان )۲۷ (۷/۱۴ته ــدان ، )۱۹ (۱۴، در کردس  ۵/۱۲در هم

 ۹، در گلــستان )۱۷ ، ۲۹ (۱۱، در خراســان و کرمانــشاه )۲۸(
 ۶، در خوزســتان )۳۰ (۳/۶در چهارمحــال و بختيــاري  ،)۱۹(
و در سيـستان و      )۳۲ (۶/۱زد  ي  در ،)۳۱ (۳/۲، در کرمان    )۱۹(

ــه صــفر درصــد    ) ۱۸ ، ۳۳(بلوچــستان و هرمزگــان نزديــک ب
اين اعداد بيانگر کاهش فراواني اين جهش از شمال         . باشد مي

 اين الگـو و     هبا توجه ب  . باشد به جنوب و از غرب به شرق مي       
غرب ايران و نيز  شرقي در شمال  قرار گرفتن استان آذربايجان   

عنـي  ي  غرب  شمال ي  وفور نسبي اين جهش در کشور همسايه      
غرب  شمالرسد که اين جهش در       به نظر مي  ) ۳۴ ، ۳۵(ترکيه  

چنـين   هـم . ايران نيز از فراواني نسبتاً بالايي برخـوردار باشـد       
  جمعيت شـمال ي  جداگانهي تنوع اين فراواني نيز لزوم مطالعه  

ــرب و  ــصوصغـ ــه خـ ــانبـ ــه   آذربايجـ ــرقي را توجيـ   شـ
دست آمده در اين مطالعه نيز اين امر را بـه           ه  نتايج ب . ايدنم مي

 درصـدي حـاکي از      ۱۸کـه فراوانـي      طـوري ه   ب ،اثبات رساند 
دست آمـده در    ه  پيروي از الگوي ذکر شده و قرابت با نتايج ب         

ج اقـوام ديگـر   يترکيه بوده و نشانگر تفاوت اين فراواني با نتـا  
   ،متفــاوت بــودن فراوانــي ايــن جهــش در اقــوام ايرانــي. بــود
تواند ناشي از اخـتلاف نـژادي، فرهنـگ متفـاوت، عوامـل            مي

 ۱۸امـا در کـل، فراوانـي    . باشـد اقتصادي، جغرافيايي و غيـره   
 تواند نشانگر اخـتلاط نـژادي   جهش در استان مي  درصدي اين 

 ي قبـل از ازدواج بـرا    ي   مشاوره ي  هيارابا  . ا جريان ژني باشد   ي  
امکــان  بــا و 35delG جهــش يهــاي دارا در خــانوادهنــاقلين 

در  مـايع آمنيوتيـک       طريـق بررسـي    ازش از تولد    يص پ يتشخ
 ـپ جديـد تولد مبتلايان ان از  تو يم،  موارد ضروري  ه  ب ـيريشگي

   .عمل آورد
 ي چنين علاوه بر اين جهش، در برخـي از مطالعـات اوليـه          هم

 در del(GJB6-D13S1830)جهـش  ) ۳۶(اروپايي و آمريکايي   
 ـ۳۰کانکـسين   عنـوان دومـين جهـش شـايع در ناشــنوايان     ه  ب
ARNSHLــا ه  بــ صــورت تــوارث مونوژنيــک و دي ژنيــک ب

که اکثر مطالعات    با توجه به اين   . استشده   ذکر   ۲۶ن  يکانکس
  افته در ايـران حـاکي از درصـد پـايين دخالـت سـاير               ي   انجام

  باشـند  مـي دسته از ناشـنوايان     در اين  ۲۶هاي کانکسين    جهش
ــابراين ژن)۱۹-۱۷ ،۳۰-۲۸ ،۳۲ ، ۳۳( ــ ، بن ــاي ديگــري ب ه ه

. دسته از ناشنوايان مطـرح شـدند       عنوان علل ناشنوايي در اين    
وم اين مطالعه نيز بررسي جهـش شـايع ژن کانکـسين      هدف د 

  عـدم وجـود جهـش     .  با توجه به گزارشـات جهـاني بـود         ۳۰
del(GJB6-D13S1830)    کروموزوم مورد مطالعـه     ۲۶۶ در کل 

  .مطابقــت دارد) ۳۴، ۳۷-۴۱(بــا نتــايج اخيــر ايــران و ترکيــه 
در  چنين عدم وجود اين جهش علاوه بـر ايـران و ترکيـه             هم

و ) ۴۴(، اردن   )۴۳(، چين   )۴۲(چون اتريش    مسايرکشورها ه 
  .نيز گزارش شده است) ۴۵(مريکا آحتي 

  
  نتیجه گیري

  تـوان ذکـر کـرد،    چه که در مـورد هـر دو جهـش مـي       آن     
ــه  ــه نظري ــت ک ــن اس ــي اي ــسؤثير مأ ت ــ  س ــر بنياي ــذارنا اث   گ

(Founder Effect)   داغ ي  بـه جـاي نقطـه (Hot Spot)  بيـشتر 
هـا   ک جد مشترک براي اين جهـش      ي  شود و وجود   تقويت مي 

هـاي ژن    چنين بررسي ساير جهـش     هم. باشد بيشتر محتمل مي  
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ــسين  ــاير ژن ۲۶کانک ــز س ــنوا   و ني ــر در ناش ــاي درگي ي يه
ARNSHL   از صـدمات   شايد بتوانرسد تا  ضروري به نظر مي 

   . ناشنوايي كاستاقتصادي و اجتماعي و رواني
  

  تشکر و قدردانی 
  است محترم مرکز تحقيقات بيوتکنولوژي، نويسندگان از ري     

  

دانـشگاه  (کاربردي دارويي و همکاران محتـرم در ايـن مرکـز          
ــديريت مــدارس اســتثنايي اســتان )علــوم پزشــكي تبريــز ، م

ــامي   آذربايجــان ــز تم ــانم ابراهيمــي و ني ــرقي، ســرکار خ  ش
  .هاي مبتلا کمال تشکر و قدرداني را دارند خانواده
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