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Abstract: 
 
Background: Non-syndromic sensorineural hearing loss (NSHL) is the most common 
sensory disorder worldwide and more than 100 genetic loci have been identified in NSHL so 
far. Mutations in the CX26 (GJB2) gene at the DFNB1 locus on chromosome 13q12 are 
associated with autosomal recessive non-syndromic hearing loss in a variety of populations. 
The purpose of this study was to investigate the CX26 gene mutations in patients with 
NSHL. 
Materials and Methods: In this descriptive laboratory study, 50 patients with NSHL were 
selected from the welfare organization of Marand city, Iran. Blood samples (5 ml) were 
collected from the patients and genomic DNA was extracted using the rapid genomic DNA 
extraction method. After amplification of the CX26 gene coding region using the polymerase 
chain reaction method, direct sequencing of amplified fragments was performed. 
Results: In this study, six different mutations including 35delG, R184P, R216K, 363delC, 
C202R and V84M were identified in 10 out of 50 cases with NSHL. Therefore, mutations in 
the CX26 gene were found in 20% of the patients. Among these mutations, the 35delG was 
the most common mutation found in 5 out of 50 cases with 6% allelic frequency. 
Conclusion: According to the results of this study, other genes may be involved in hearing 
loss in the study population and further studies are needed to identify these genes. Therefore, 
mutation screening of individuals with hearing loss referred to genetic counseling centers 
before marriage and pregnancy is recommended. 
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  مي وغير سندرحسي ناشنوايي  در مبتلايان به CX26ژن هاي مطالعه جهش
  

حبيب عنصري
*  

  

  مقدمه
ها انسان در باشد كه ميليونناشنوايي يك بيماري شايع مي

 1000/1فراواني اين بيماري  ].1[ سراسر جهان به آن مبتلا هستند
 اين بيماري در دو ].2-5[ باشددر كشورهاي در حال توسعه مي

ديده  درصد 60و  40ترتيب با به سندروميو غير  سندروميحالت 
با الگوي توارثي  سندروميناشنوايي از نوع غير  ].6[ شودمي

هاي مادرزادي را از ناشنوايي درصد 80اتوزومي مغلوب در حدود 
از دست دادن حس شنوايي يك صفت پيچيده  .شودشامل مي

كتورهاي ارثي يا محيطي تواند ناشي از فاشود كه ميمحسوب مي
در كشورهاي توسعه يافته حداقل  ].6- 2،8[ يا تركيبي از آنها باشد

الگوي . باشدعوامل ژنتيكي ميناشنوايي مربوط به درصد 60
صورت اتوزومي غالب، اتوزومي تواند بهتوارثي بيماري مي
ناهمگني ژنتيكي . و ميتوكندريايي باشد Xمغلوب، وابسته به 

- در ارتباط با ناشنوايي ارثي وجود دارد و جايگاهقابل توجهي 

  ؛اندهاي گذشته شناخته شدهزيادي در اين مورد طي سال هاي ژني
  

استاديار، دانشگاه آزاد اسلامي، واحد مرند، گروه زيست شناسي سلولي و 
  مولكولي، مرند، ايران

   :نشاني نويسنده مسئول *
  يست شناسي سلولي و مولكولي، مرند، ايراندانشگاه آزاد اسلامي، واحد مرند، گروه ز

  04142260566: دورنويس                                04142263555 :تلفن
 onsoribiomol@marandiau.ac.ir: پست الكترونيك

  27/3/94 :تاريخ پذيرش نهايي                            17/10/93 :تاريخ دريافت

، (DFNA)جايگاه ژني غالب  31تعداد  1999 كه تا سالطوريهب
 X (DFN)جايگاه وابسته به  4و  (DFNB)جايگاه مغلوب  28

شناخته شده بود و اين  سندروميدر مورد ناشنوايي ارثي غير 
 عدد رسيده است 100تعداد جايگاه ژني امروزه به بيش از 

اقل نيمي از نوزادان مبتلا به ناشنوايي شديد به حد]. 2،5،9،10[
شود كه شوند و تخمين زده ميفاكتورهاي ژنتيكي نسبت داده مي

 سندروميو غير  سندروميجايگاه ژني در ناشنوايي  400بيش از 
ناشنوايي ژنتيكي از نوع غير   درصد 67تقريبا  .شركت داشته باشند

از موارد  درصد 33 كه دردر حالي ،شودمحسوب مي سندرومي
رغم علي ].11[ شودمراه با ناشنوايي شناخته ميم ويژه هويك سندر

جايگاه ژني در مورد ناشنوايي اتوزومي مغلوب  20اينكه بيش از 
تعريف شده است، يك جايگاه ژني با  (DFNB) سندروميغير 
هاي مختلف در ارتباط با نسبت بالايي در جمعيت DFNB1نام 

ژن درگير در اين نوع ناشنوايي با . شناخته شده استبا ناشنوايي 
ها در مورد ناشنوايي كشف مهمترين يافته. باشدمي GJB2نام 

بر  DFNB1در جايگاه ژني  GJB2 (CX26)هايي در ژن جهش
باشد كه مهمترين مي 13q12در موقعيت  13روي كروموزوم 

ومي ناشنوايي مادرزادي از نوع اتوز) درصد 50بيش از (عامل 
 اينترون يك و اگزون دو از ژن اين ].2،12،9[ باشدمغلوب مي

تنها توالي كد كننده ژن  2 است و اگزون شماره شده تشكيل
GJB2  را  26است كه توالي آمينواسيدي پروتئين كانكسين

  :خلاصه
 .شناخته شده اسـت  آنجايگاه ژني در ارتباط با  100بيش از  كهباشد يك بيماري شايع ميمي وغير سندرحسي ناشنوايي  :ابقه و هدفس

ترين عامل ناشـنوايي مـادرزادي در   مهم 13q12در موقعيت  DFNB1در جايگاه ژني  CX26 (GJB2)هاي عامل بيماري در ژن جهش
  .باشدمي CX26هاي عامل ناشنوايي در ژن جهشز مطالعه حاضر، بررسي هدف ا. باشدها ميبيشتر جمعيت
مي تحـت حمايـت اداره   وبيمار مبتلا بـه ناشـنوايي ارثـي غيرسـندر      50آزمايشگاهي حاضر بر روي  -مطالعه توصيفي :هامواد و روش

. اسـتخراج شـد   RGDEروش ژنومي به DNA ليتر خون وريدي از بيماران،ميلي 5پس از اخذ مقدار . شهرستان مرند انجام شد بهزيستي
  .  ، تعيين توالي مستقيم قطعات تكثيري صورت گرفتPCRروش پس از تكثير ناحيه كد كننده ژن هدف به

 50فرد از  10در  V84Mو  35delG ،R184P ،R216K ،363delC ،C202Rشامل  نوع جهش مختلف 6تعداد  در اين تحقيق :نتايج
در بـين  . مشاهده گرديـد  CX26مبتلايان جهش در ژن  درصد 20در  ،بنابراين. مي مشاهده گرديدوز نوع غير سندرفرد مبتلا به ناشنوايي ا

  . از فراواني زيادي برخوردار بود درصد 6با فراواني آللي فرد  5در  35delGها، جهش اين جهش
نقش دارند و براي شناسايي آنها نياز  جمعيت مورد مطالعه بروز ناشنوايي در هاي ديگري درژن دهد كهنشان مي اين مطالعه :گيـري نتيجه

كنندگان به مراكز مشاوره ژنتيكي در قبل از ازدواج و قبـل از  هاي عامل بيماري براي مراجعهبررسي جهشلذا، . باشدبه مطالعات بيشتر مي
  .شودبارداري پيشنهاد مي

  جهش، GJB2 ،26 كانكسين ،ناشنوايي :كليديواژگان
 242-248 ، صفحات1394 مرداد و شهريور، 3، شماره نوزدهمپژوهشي فيض، دوره–نامه علميدو ماه                                                           

 [
 D

ow
nl

oa
de

d 
fr

om
 f

ey
z.

ka
um

s.
ac

.ir
 o

n 
20

26
-0

6-
12

 ]
 

                               2 / 7

http://feyz.kaums.ac.ir/article-1-2705-en.html


 عنصريحبيب 

  244                                                                                               3شماره  |19دوره  |1394|مرداد و شهريور |نامه فيضدوماه

در  26پروتئين كانكسين ]. 13[) 1شكل شماره ( كندكدگذاري مي
-ن سلولي مشاهده ميبي(Gap Junctions) دار اتصالات شكاف

هاي كانكسين از يك خانواده بزرگ انواع مختلفي از پروتئين. شود
بيشترين بيان  26شوند و در بين آنها كانكسين گذاري مي ژني كد

ترين نقش را در ناشنوايي  را در حلزون شنوايي انسان دارد كه مهم
با الگوي توارثي اتوزومي مغلوب  سندرومياز نوع غير 
(ARNSHL) هاي مختلف در ژن جهش ].3،14،15[ كندايفا مي

GJB2 شوند باعث بروز ناشنوايي با الگوي اتوزومي مغلوب مي
 6باشد كه با حذف يكي از مي 35delGجهش ترين آنها  كه شايع

تغيير در منطقه كد كننده، باعث  35-30باز گوانين در موقعيت 
خاتمه زودرس و ايجاد كدون  26قالب خواندن پروتئين كانكسين 

با توجه  ].13[شود مي 13آمينه شماره  در موقعيت باقيمانده اسيد
، پيشگيري اين بيماري اولين اقدام ناشنوايي،به علل شناخته شده 

بر . هاي ناقل ناشنوايي استكنترل ژنهاي ژني و شناخت جهش
 درصد 70، بيش از موجودآمارهاي مطالعات انجام يافته و اساس 

هاي شناخته  شنوايي مادرزادي، بر اثر ظهور علائم ژنموارد نا از
اند كه نوع مطالعات انجام يافته نشان داده. شده ناشنوايي است

ها و قبايل مختلف، ها در جمعيتآن ها و ميزان شيوعجهش
هاي عامل جهش شددر اين تحقيق سعي لذا باشند، متفاوت مي

در مرند  در سطح شهرستان )GJB2 )CX26ناشنوايي در ژن 
 .گرددهاي مبتلا مطالعه خانواده

  
  هامواد و روش

  هاي خونيآوري نمونهجمع
آزمايشگاهي، از بين ناشنوايان - در اين مطالعه توصيفي

 50داراي پرونده در اداره بهزيستي شهرستان مرند، تعداد 
تمامي  .غير خويشاوند انتخاب شدند سندروميناشنواي غير 

زشكي مورد تاييد پزشك متخصص بيماران داراي پرونده پ
پس از اخذ . گوش، حلق و بيني به انضمام اديوگرام بودند

در خصوص برخي رضايت نامه كتبي و تكميل پرسشنامه 
اطلاعات لازم از جمله فقدان ساير اختلالات ژنتيكي و نوع 

و غيره، اقدام به ) ي يا غير فاميليفاميل(ازدواج والدين بيمار 
انوادگي در مورد هريك از افراد مورد مطالعه ترسيم شجره نامه خ

بدين ترتيب . عمل آمدهگيري بپس از تهيه شجره نامه، خون .شد
ليتر خون وريدي گرفته شد و در ميلي 5كه از هر فرد مبتلا مقدار 

خته شدن لجهت جلوگيري از  EDTAهاي استريل حاوي لوله
ا زمان گراد تدرجه سانتي - 20خون، ريخته شد و در دماي 

بيماران از هر دو جنس  .ژنومي نگهداري شد DNAاستخراج 
  .سال بودند 55- 3زن و مرد و از سنين 

  ژنومي DNAاستخراج 

 ليتر خوناز نيم ميلي RGDEروش بهژنومي  DNAاستخراج      
تمامي مواد شيميايي لازم براي تهيه  ].16[ وريدي صورت گرفت

هاي مرك و سيگما تهيه كتژنومي از شر DNAبافرها و استخراج 
 استخراج شده بر اساس DNAميزان خلوص و كميت  .شدند

اسپكتروفتومتري نانودراپ با  درصد و 1ز والكتروفورز ژل آگار
عنوان به 8/1- 2هاي نسبت. سنجيده شد  260/280نسبت جذب

  .ها در نظر گرفته شدوضعيت مطلوب براي نمونه
  

   PCRگرهاي  راه اندازي واكنش
 PCRگرهاي  ، ابتدا غلظت واكنشPCRبراي انجام تكنيك      

 MgCl2 ،2/0مولار ميلي 5/1شامل  ،ميكروليتر 25 براي حجم
شامل [اختصاصي  پيكومول از هر پرايمر dNTP ،10مولار ميلي

(CX26F): 5′-TCTTTTCCAGAGCAAACCGC-3′  و
(CX26R): 5′-TGGGCAATGCGTTAAACTGGC-3′  

و يك ميكروگرم  Taq DNA polymeraseواحد آنزيم  5/0، ]
پس از تهيه مخلوط واكنش، براي  .نظيم گرديدت ،ژنومي DNAاز 

 5 شامل PCRبرنامه واكنش ، CX26ناحيه كد كننده ژن تكثير 
اي رشتهتك با چرخه، 35 گراد،درجه سانتي 95 دماي در دقيقه
 59 در ثانيه 45 پرايمر چسبيدن ثانيه، 45 مدتبه درجه 95در  شدن

 5 نهايي گسترش و سانتيگراد درجه 72 در دقيقه 1رش گستدرجه، 
بر روي دستگاه ترموسايكلر مدل گراد سانتي درجه 72دقيقه در 

SENSOQUEST  شركت Labcycler/Germanyتنظيم گرد-

قطعات تكثير يافته بر روي ژل ، PCRبعد از انجام تكنيك  .يد
تاييد قطعه تكثيري،  پس از. درصد الكتروفورز گرديد 1/5ز وآگار

براي  CX26Rو  CX26Fهمراه پرايمرهاي به  PCRمحصولات 
-ههاي بآناليز توالي. تعيين توالي به شركت فزابيوتك ارسال شدند

هاي افزاربا استفاده از نرم) كنترل(دست آمده با توالي فرد نرمال 
Chromas Lite 2.0 وBLAST  انجام يافت .  

  
  نتايج

با (فرد سالم  2فرد بيمار و  50در اين تحقيق تعداد 
شاهد مورد عنوان به )تاييد پزشك متخصص نوايي كامل باش

نفر  22بيمار مورد مطالعه، تعداد  50از كل . بررسي قرار گرفتند
ژنومي و انجام  DNAپس از استخراج  .نفر زن بودند 28مرد و 
PCR ، محصولاتPCR  100به همراه ماركر استانداردbp  بر

مشاهده شد كه قطعات  و گرديدند ز الكتروفورزوروي ژل آگار
كه شامل كل ناحيه كد كننده جفت باز  724مورد انتظار به طول 

- لئوآناليز توالي نوك ).2 شماره شكل(اند دست آمدههبباشد، ژن مي
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افزارهاي با استفاده از نرم) كنترل(نرمال  تيدي افراد مبتلا با توالي
Chromas Lite 2.0 وBLASTn  100از تعداد . صورت گرفت 

 14(كروموزوم  14در در اين تحقيق، مطالعه شده  كروموزوم
جهش  نوع 6 ،وزومكروم 14در اين . جهش مشاهده گرديد) درصد

، 35delG ،R184P ،R216K ،363delCشامل مختلف 

C202R  وV84M  فرد مبتلا به  50فرد از  10در بودند كه
 1جدول شماره . مشاهده گرديد سندروميناشنوايي از نوع غير 

توالي محل جهش  3و شكل شماره  هاي مشاهده شدهجهشانواع 
   .دندهطور خلاصه نشان ميبه رديفي آن با توالي نرمال راو هم

  
  مشاهده شده در اين مطالعه GJB2هاي جهش - 1 جدول شماره

)درصد(آلل موتانت  نوع جهش  كدون تغيير نوكلئوتيد تغيير اسيد آمينه 

  30delG 10 تغيير قالب خواندن  6) 6(  حذفي

  c.551G>C 184  پرولين <آرژينين  3) 3(  اي متقاطعنقطه

  c.647G>A 216  آرژينين <ليزين  2) 2(  اي انتقالينقطه

اي انتقالينقطه   c.254G>A 84  والين <متيونين  1) 1( 

اي انتقالينقطه  )1 (1   *c.604T>C 202  سيستئين <آرژي نين  

1) 1(  حذفي   *363delC 121  تغيير قالب خواندن 
  ]24،25[ هايرفرانس*

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

باقيمانده  226به طول  26توالي آمينو اسيدي پروتئين كانكسين) ب. (جفت باز 678به طول  GJB2توالي ناحيه كدكننده ژن ) الف( -1شكل شماره 
  آمينواسيد

 

  
 5/1ز و، بر روي ژل آگار100bpبه همراه ماركر  CX26Rو  CX26Fتكثير يافته با استفاده از پرايمرهاي  PCRمحصولات  -2 شماره شكل

  ).هاي بيمارنمونه:  4-8كنترل منفي، : 3شاهد، : 2 و1ماركر، : M( درصد
 

1   ATG GAT TGG GGC ACG CTG CAG ACG ATC CTG GGG GGT GTG AAC AAA CAC TCC ACC AGC ATT 
61  GGA AAG ATC TGG CTC ACC GTC CTC TTC ATT TTT CGC ATT ATG ATC CTC GTT GTG GCT GCA  
121 AAG GAG GTG TGG GGA GAT GAG CAG GCC GAC TTT GTC TGC AAC ACC CTG CAG CCA GGC TGC 
181 AAG AAC GTG TGC TAC GAT CAC TAC TTC CCC ATC TCC CAC ATC CGG CTA TGG GCC CTG CAG 
241 CTG ATC TTC GTG TCC ACG CCA GCG CTC CTA GTG GCC ATG CAC GTG GCC TAC CGG AGA CAT 
301 GAG AAG AAG AGG AAG TTC ATC AAG GGG GAG ATA AAG AGT GAA TTT AAG GAC ATC GAG GAG 
361 ATC AAA ACC CAG AAG GTC CGC ATC GAA GGC TCC CTG TGG TGG ACC TAC ACA AGC AGC ATC 
421 TTC TTC CGG GTC ATC TTC GAA GCC GCC TTC ATG TAC GTC TTC TAT GTC ATG TAC GAC GGC 
481 TTC TCC ATG CAG CGG CTG GTG AAG TGC AAC GCC TGG CCT TGT CCC AAC ACT GTG GAC TGC 
541 TTT GTG TCC CGG CCC ACG GAG AAG ACT GTC TTC ACA GTG TTC ATG ATT GCA GTG TCT GGA 
601 ATT TGC ATC CTG CTG AAT GTC ACT GAA TTG TGT TAT TTG CTA ATT AGA TAT TGT TCT GGG 
661 AAG TCA AAA AAG CCA GTT  

)الف(                                                                                 

1   MDWGTLQTILGGVNKHSTSIGKIWLTVLFIFRIMILVVAAKEVWGDEQADFVCNTLQPGC 
61  KNVCYDHYFPISHIRLWALQLIFVSSPALLVAMHVAYRRHEKKRKFIKGEIKSEFKDIEE 
121 IKTQKVRIEGSLWWTYTSSIFFRVIFEAAFMYVFYVMYDGFSMQRLVKCNAWPCPNTVDC 
181 FVSRPTEKTVFTVFMIAVSGICILLNVTELCYLLIRYCSGKSKKPV                   

                                                                                                                   )ب(
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 V84M هتروزيگوت  جهش) ب. (رديفي آن با توالي نرمالكننده و هم در روي رشته غير كد 35delG هموزيگوت جهش) الف( -3شماره  شكل
)c. 254G>A (با توالي نرمال رديفي آنو هم) .ج (جهش هتروزيگوت R216K  )c.647G>A (رديفي آن با توالي نرمالو هم) .جهش ) د

  .رديفي آن با توالي نرمالو هم) R184P )c.551G>Cهموزيگوت 
  

  بحث
ترين عامل ناشنوايي مهم Cx26هاي موجود در ژن جهش

  Cx26ژن هايجهش. باشندارثي مادرزادي در بيشتر كشورها مي
 ناشنوايي موارد نيمي از حدود ايجادكننده عامل دنيا نقاط بيشتر در

-در جمعيت ژن اين از خاصي هايجهش .دهستن شديد تا خفيف

 با و شده تشكيل گوناگوني اقوام از ايران .است شايع مختلف هاي
 گوناگون اقوام در GJB2هاي جهش فراواني اينكه به توجه

 صورتبه ايران گوناگون نژادهاي و اقوام است لازم است، متفاوت
 هايبيماري جمله از ناشنوايي]. 9،11،17[ شوند بررسي جداگانه
 عامل هايجهش مطالعه لذا در اين شهرستان مرند است، شايع در

 50از تعداد  .بررسي شد اين شهرستان جمعيت در بروز ناشنوايي
در  نوع جهش مختلف 6نمونه مورد مطالعه در اين تحقيق، تعداد 

در . ، مشاهده گرديدسندروميفرد مبتلا به ناشنوايي از نوع غير  10
 5 در 35delGجهش كروموزوم مطالعه شده،  100از اين مطالعه، 

-كه در يك فرد بهطوريبه ؛فرد بيمار مشاهده گرديد 50از  فرد

اين . صورت هتروزيگوت بودفرد به 4صورت هموزيگوت و در 
-از فراواني زيادي در بين جهش رصدد 6جهش با فراواني آللي 

 GJB2، 6ژن  35- 30در موقعيت . ي شناخته شده برخوردار بوداه
 تكرار نوكلئوتيدي گوانين وجود دارد كه حذف هر نوكلئوتيد در

يا  35delGنام هترين جهش، باين ناحيه باعث ايجاد شايع
30delG اولين بار توسط كه اين جهش . شودميZelante  و
اي هاي نقطهاز نوع جهش، گزارش شد 1997در سال  همكارانش

 ].18[ شودحذفي بوده و باعث تغيير قالب خواندن در توالي ژن مي
 جمعيت در وراثتي و گيرتك هاي مادرزاديناشنوايي عمده علت

 روي بر اوليه كه مطالعات در. است 35delG جهش سفيدپوستان

از صفر  35delGجهش  فراواني گرفت، صورت ايراني جمعيت
در گيلان متفاوت  درصد 1/27درصد در سيستان و بلوچستان تا 

اي كه توسط نجم آبادي و همكاران بر در مطالعه ].19[ بوده است
 35delGروي ناشنوايان صورت گرفت، بيشترين جهش مربوط به 

زاده و همكاران نيز در چندين مطالعه هاشم ،چنينهم ].20[ بود
اين  ].1،6[باشد كه فراواني اين جهش بالا مي استان ايران نشان داد

در جمعيت ايراني شايع  35delGدهند كه جهش ها نشان مييافته
 و درصد 26/1 اروپا شمال در جهش اين ناقلان فراواني. باشدمي
بر  ،پس]. 19[ است شده گزارش درصد 96/1 اروپا جنوب در

 6 عهقط ايناساس مطالعات انجام يافته و مطالعه حاضر، 
 جهش با منطقه يك ،شودمي شروع 30 موقعيت از كه نوكلئوتيدي

با فراواني  R184P، جهش 35delG بعد از جهش .تبالاس پذيري
دليل هاين جهش بدمعني ب. درصد در دو فرد مشاهده گرديد 3آللي 

ايجاد شده است  551تغيير باز گوانين به سيتوزين در محل 
(c.551G>C) .اي متقاطع ز نوع جهش نقطهاين جهش بدمعني ا

 184آمينه آرژينين به پرولين در موقعيت  اسيد بوده و باعث تغيير
 EC2مين خارج سلولي واين جهش در د. (R184P)شده است 

وسيله براي اولين بار به R184Pجهش  .پروتئين رخ داده است
Denoyelle  استراليايي در دو خواهر  1997و همكارانش در سال
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 2004در سال  اين جهش. ]21[روزيگوت مشاهده شد صورت هتبه
 2009و در سال  در جمعيت عربو همكاران  Shalevوسيله به
شناخته شد و همكاران در جمعيت ايراني  Bonyadiوسيله به
ها درصد و بقيه جهش 2با فراواني آللي  R216Kجهش  .]22،23[

ي هاجهش. هركدام با فراواني آللي يك درصد مشاهده شدند
C202R 363وdelC  اندموردي گزارش شده صورتقبلا به 

دليل تغيير باز گوانين هبباشد كه مي V84M ديگر، جهش .]24،25[
 (c. 254G>A).به باز آدنين حاصل شده است  254در موقعيت 

و همكاران در سال  Kelleyوسيله اين جهش براي اولين بار به
در  TM2مين ور داين جهش بدمعني د. ]26[ گزارش شد 1998

در تاخوردگي  TMهاي مينود. محل حفاظت شده رخ داده است
-در اين جايگاه جهش ديگري به ،چنينهم. پروتئين نقش دارند

گزارش  2000و همكاران در سال  Parkوسيله به V84Aصورت 
معني از نوع بدجديد اي جهش نقطهيك  R216Kجهش . ]27[ شد

تغيير . گزارش نشده است GJB2 هايتاكنون در بين جهش بوده و
به باز آدنين موجب تغيير اسيد آمينه  647باز گوانين در موقعيت 

محل .  (c.647G>A)شودمي 216آرژينين به ليزين در موقعيت 
-مي 26 پروتئين كانكسين IC2 (CT)مين و، دR216Kجهش 

  .نقش دارند pHمين به همراه لوپ داخلي در تنظيم واين د. باشد
  

  يريگنتيجه
با  GJB2ژن هاي يافت شده در جهش ،در مطالعه حاضر

هاي دهد كه ژن، اين احتمال را نشان ميدرصد 14فراواني آللي 
در جمعيت مورد مطالعه  سندروميديگري در بروز ناشنوايي غير 

بنابراين، با توجه به پايين بودن فراواني جهش در ژن . نقش دارند
GJB2 شناسايي شده ژن مذكور هايجهش طيف بودن و متفاوت 

هايي كه فاقد خانواده در ترگسترده هايبررسي ادامه مطالعه، اين در
هاي بررسي جهش، لذا .باشدبودند، لازم ميGJB2 جهش در ژن 

و  CX30هاي كانكسين از جمله عامل ناشنوايي در ديگر ژن
CX31 و  در بقيه افراد ناشنوا در اين تحقيق طي مطالعات ديگر

هايي كه سابقه اي در خانوادههاي فاميلي و قبيلهكردن ازدواجكم 
  .گردد، پيشنهاد ميناشنوايي مادرزادي دارند

  
  تشكر و قدرداني

هاي محترم بيماران، رياست و كاركنان محتـرم  از خانواده
ويـژه آقـاي حسـين محمـدزاده و     اداره بهزيستي شهرستان مرند به

العه اينجانب را يـاري نمودنـد،   ديگر عزيزاني كه در انجام اين مط
اين مطالعه با اعتبارات پژوهشي دانشگاه آزاد اسـلامي  . كنمتشكر مي

  .واحد مرند در آزمايشگاه ژنتيك اين واحد انجام گرديده است
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