
Arc
hive

 of
 S

ID

 93-44/ 7934 انمهر و آب/ 4شماره ، 71مجله دانشگاه علوم پزشکی شهرکرد/ دوره 

 مقاله پژوهشی

ل:* ُ هسئَ یَسٌذ   E-mail:fattahi.najmeh@gmail.com،038-33346692تلفه: -يو مولكول يسلول قاتیتحقمزكش  -داوشگاه علوم پششكي شهزكزد -شهزكزد ً

39 
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 مقدمه:
 یاخشلالار حغ يیسز غیاس ؽب یکی ییًبؽٌَا

فزد در عزاعز  َىیلیه 70اس  ؼیاعز. ث در اًغبى یػقج

ّغشٌذ. ثز عجق هغبلؼبر  ییًقـ ؽٌَا یخْبى دارا

 1000در  1اس سکلن،  ؼید ییًبؽٌَا یثز رٍ کیَلَصیذهیاد

 قی( سب ػوSever) ذیؽذ ییًبؽٌَاًَساد هجشلا ثِ 

(Profoundه )هَارد  يیدرفذ اس ا 50اس  ؼیث کِ ثبؽٌذ ی

 ،یارث ییدرفذ هَارد ًبؽٌَا 70 جبًی(. سقز1،2) ثبؽذ یه یارث

( Non-syndromic Hearing Loss= NSHL) یعٌذره زیغ

هغلَة  یٍراثز آى اسَسٍه یافل یکِ الگَ ثبؽذ یه

 (.2-5اعز )

کِ  ییّب زیثب ٍراثز هغلَة در خوؼ یّب یوبریث

 سز اعز،  ّب هؼوَل در آى یؾبًٍذیخَ یّب اسدٍاج

 چکیده:
 َعيض یاست کِ دارا یهبدرساد یّب ًقص يیتز  غیاس ضب یکیدٍ طزفِ  یػصب -یحس ییًقص ضٌَا سهيٌِ ٍ ّذف:

ّتزٍصى بَدُ کِ تب  بريبساختلال  کیهغلَة  یاتَسٍه یسٌذره زيغ یی. ًبضٌَاببضذ یًَساداى ه ييدر ّشار در ب کی
لَکَط  یغزببلگزآى ضٌبختِ ضذُ است. در پضٍّص حبضز،  یصى بزا 57لَکَط ٍ حذٍد  77اس  صيکٌَى ب

DFNB59 اًجبم  یبرياحوذ ٍ چْبرهحبل ٍ بخت زیبَ ٍ ِیلَيکْگ استبى ّوذاى، 3لَکَط در  يیسْن ا يييبب ّذف تؼ
 .ذیگزد

استبى اس  3خبًَادُ در  54 در  DFNB59 (PJVK)ّبی   جْص یطگبّیآسهب یفيهطبلؼِ تَص يیدر ا :یبزرس رٍش
ط لَکَ يیضذ. صى هَجَد در ا یبزرس یبريٍ چْبرهحبل بخت زاحوذیٍ بَ ِیلَيکِ ضبهل ّوذاى، کْگ زاىیا

Pejvakin (PJVK) ی. خبًَادُ ّبضَد یه یػصب کبتیرا کذ کزدُ ٍ ببػث اًتقبل تحز ييپضٍاک ييست کِ پزٍتئا 
اس ًظز جْص  ييبَدًذ ٍ ّوچٌ طتزيًبضٌَا ٍ ب 2بَدُ ٍ حذاقل  یطبًٍذٍیاسدٍاج خَ یُ در هطبلؼِ، دارااًتخبة ضذ

GJB2 زًطبًگ 6لَکَط  يیا یبَدًذ. بزا یهٌف (Short Tandem Repeat= STR)  اًتخبة ضذُ کِ بؼذ اس ٍاکٌص
PCR ٍّب اًجبم ضذ. آى یبز رٍ یَستگيپ شيٍ آًبل الکتزٍفَرس ضذًذ ذيآه لیآکز یصل پل یبز ر 

ًطبى  یَستگيپ DFNB59هَرد ًظز بب لَکَط  ی در ًطبًگزّب کذام چيهختلف، ّ یخبًَادُ ّب یبب بزرس :ّب بفتِی
 هذکَر یّب در استبى ییًبضٌَا جبدیدر ا ييصى پضٍاک یّب اس آى است کِ جْص یحبضز حبک ی ًذادًذ ٍ هطبلؼِ

 دارًذ. یًقص اًذک احتوبلاً
ًقص  یوبريدر بزٍس ب یچٌذاً تياّو یٌياس ًظز ببل PJVKصى  یّب بط هطبلؼِ حبضز جْصبز اس :یزيگ جِيًت

 ًذارًذ. یبرياحوذ ٍ چْبرهحبل ٍ بخت زیٍ بَ ِیلَيکْگ دٍ طزفِ در سِ استبى ّوذاى، یػصب -یحس ییضٌَا
 

 تگی صًتيکی.ضٌَایی غيز سٌذرٍهيک هغلَة اتَسٍهی، پيَس ًب ي،ي، صى پضٍاکDFNB59لَکَط  ّبی کليذی: ٍاصُ
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 شیً ییدر هَارد هغلَة ًبؽٌَا یاثز يی. چٌسزًذ غیؽب

هغلَة  یاسَسٍه یعٌذره زیغ ییهؾبّذُ ؽذُ اعز. ًبؽٌَا

(Autosomal Recessive Non-syndromic Hearing Loss= ARNSHL )

 يیذسزیاعز ٍ اغلت ؽذ یارث ییًبؽٌَا لیدل يیسز غیؽب

 (.6) دّذ یرا ًؾبى ه ییًبؽٌَا خیفٌَس

 ؽٌبخشِ NSHLلَکَط در  100اس  ؼیکٌَى ثسب

 يیسز اس خولِ ّشزٍصى ییًبؽٌَا يیثٌبثزا ؛ؽذُ اعز

. ثب سَخِ ثِ ؽَد یحغَة هه یکیففبر صًش

هحققبى، هغبلؼِ  ،یوبریث يیثبلا در هَرد ا یشیغیّشزٍصً

 یّب زیهثل خوؼ ییّب زیثشرگ را در خوؼ یّب خبًَادُ

ّب ثبلا  در آى یؾبًٍذیاسدٍاج خَ یکِ فزاٍاً بًِیخبٍره

 (.7کزدُ اًذ ) ؾٌْبدید ثبؽذ، یه

در  50ػبهل  GJB2  ٍGJB6در دٍ صى  خْؼ

حبل هغبلؼبر در  يیاعز، ثب ا ARNSHLفذ هَارد 

در ثزٍس  GJB2ًؾبى دادُ کِ عْن خْؼ صى  زاىیا

 ثبؽذ یهشفبٍر ه یزاًیهخشلف ا یّب زیدر خوؼ ییًبؽٌَا

سب ػذم  یهَارد خْؼ در هٌبعق ؽوبل يیؾشزیٍ اس ث

( غشبىٍ ثلَچ غشبىی)ع یهؾبّذُ خْؼ در هٌبعق ؽزق

سجظ ثب هز یّب صى زی(. سبکٌَى خْؼ در عب8،9) ثبؽذ یه

 زیاس خوؼ یهحذٍد یّب سٌْب در خبًَادُ شیً ییًبؽٌَا

 يییخْز سؼ ،رعذ یًظز ه  ؽذُ اعز ٍ ثِ ییؽٌبعب یزاًیا

در  ییّب در ثزٍس ًبؽٌَا صى يیّز کذام اس ا قیعْن دق

 بسیهَرد ً یسز گغشزدُ بریهغبلؼبر ثغ ،یزاًیا زیخوؼ

 هغلَة اس یّب یوبریکؾَرهبى اس ًظز ث ي،یثٌبثزا ؛ؽذثب

 یّب ّب ٍ لَکَط خْؼ ییٍ ؽٌبعب ARNSHLخولِ 

اًدبم هؾبٍرُ  ،یوبریث زیزیهزثَعِ، خْز هذ ذیخذ

اعز. در  زیحبئش اّو یاحشوبل یٍ اقذاهبر درهبً کیصًش

ٍ هؾخـ  DFNB59 لَکَط یثزرع یهغبلؼِ ثزا يیا

 یَعشگید شیًبلاس رٍػ آ یاحشوبل یّب کزدى خْؼ

 .ثْزُ گزفشِ ؽذ یکیصًش

 یشیگَعیًقؾِ اسَس ،یکیصًش یَعشگیدهغبلؼِ  اعبط

 ؾٌْبدید Botstein  ٍLanderثبر سَعظ  يیاعز کِ اٍل

 یّب یوبریث کیهغبلؼِ صًش یثزا یٍ رٍػ اًشخبث ذیگزد

 (.10) ثبؽذ یهغلَة ه یاسَسٍه

  ؽذُ یؽٌبعبی DFNB59دضٍاکیي در لَکَط  صى

هزثَط ثِ  cDNAکبهل صى را اس کشبثخبًِ  یاعز. سَال

را ثِ ًبم دضٍاکیي،  یخذا ٍ هحقَل صً یاًغبًثبفز ثیضِ 

( هٌؾأ گزفشِ اعز، echoثبسسبة ) یکِ اس کلوِ فبرع

اًدبم ؽذ،  2006کِ در عبل  یا ؽذ. در هغبلؼِ یًبهگذار

ػٌَاى ػبهل  در ایي صى را ثِ دهَخَ یّب هَسبعیَى

گشارػ کزدًذ. صى  یخبًَادُ ایزاً 4در  یػقج یًبؽٌَای

DFNB59  اعز کِ اگشٍى  7ؽبهلkb 8/9  ِاس صًَم را ث

 2کزهَسٍم  یخَد اخشقبؿ دادُ اعز. ایي صى ثز رٍ

(2q31.2 ُقزار دارد ٍ اٍلیي اگشٍى آى غیز کذ کٌٌذ )

  352ؽبهل  ذکٌ کِ ایي صى کذ هی یثبؽذ. دزٍسئیٌ هی

ثبؽذ کِ الجشِ ؽَاّذ ًؾبى دادُ اعز کِ ایي  اعیذ آهیٌِ هی

 یدارا یٍل ؛ثبؽذ ى ًویهوجزا  دزٍسئیي یک دزٍسئیي سزاًظ

 یّب ًَرٍى یعیگٌبل ٍرٍد ثِ ّغشِ ثَدُ ٍ در اخغبم علَل

اًدبم  یّب هشوزکش ؽذُ اعز. در ثزرعی یهغیز ؽٌَای

صى  ایيهَسبعیَى اس  9ؽذُ در عزسبعز خْبى سبکٌَى 

در  یؽذُ اعز. ثب ایي ٍخَد، اعلاػبر هحذٍد یؽٌبعبی

کٌٌذُ  کذ ّب در صى هَسبعیَى یراثغِ ثب ًَع ٍ فزاٍاً

 (11هخشلف ٍخَد دارد ) یّب دضٍاکیي در خوؼیز

 ِیاٍل یحبضز، ثب ّذف غزثبلگز دضٍّؼ

اًدبم ؽذ. در  GJB2ؽبهل  سز غیؽب ییًبؽٌَا یّب ًوًَِ

هزثَط ثِ لَکَط  یَعشگید لیٍ سحل ِیهزحلِ ثؼذ، سدش

DFNB59 ُخْؼ در صى هَرد  یکِ ثزا ییّب در خبًَاد

 .ثَدًذ فَرر گزفز یهٌف یثزرع

 

 :یبررس روش

کِ ثب  یؾگبّیآسهب -یفیهغبلؼِ سَف يیا در

ؽْزکزد اخزا ؽذُ  یداًؾگبُ ػلَم دشؽک یهبل زیحوب

کِ  ARNSIL خبًَادُ هجشلا ثِ 54اعز، ًوًَِ هزثَط ثِ 

عبلن ٍ در فَرر اهکبى  يیٍالذ وبر،یحذاقل دٍ ث یدارا

خبًَادُ اس اعشبى  30ثَدًذ کِ  یؾبًٍذیاسدٍاج خَ یدارا

ٍ  ِیلَیگخبًَادُ اس کْ 10ٍ  یبریحبل ٍ ثخشچْبره

خبًَادُ اس ّوذاى اًشخبة ؽذًذ.  14ٍ  زاحوذیثَ

سَعظ هزکش  89افزاد در عبل  يیخَى ا یزیگ  ًوًَِ

 یداًؾگبُ ػلَم دشؽک یٍ هَلکَل یعلَل قبریسحق
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ٍ  یٌیثبل یّب یبثیدزعؾٌبهِ ٍ ارس لیؽْزکزد، دظ اس سکو

 ًبهِ، دزُافزاد ؽ ِیس کلآگبّبًِ ا ًبهِ زیدظ اس اخذ رضب

خَى در  شزیل یلیه 5 شاىیاًدبم ؽذُ ٍ اس ّز فزد ثِ ه

هَلار، اخذ گزدیذُ ثَد.  نیً EDTA یحبٍ یّب لَلِ

DNA ثب رٍػ فٌل کلزٍفزم ثِ فَرر اعشبًذارد  کیصًَه

 یثزرع یاعشخزاج ٍ ثب دعشگبُ ًبًَ دراح اسلحبػ کو

 GJB2صى  2اگشٍى  (. سٌْب افزاد فبقذ خْؼ در10گزدیذ )

ثب  ییٍخَد ارسجبط ًبؽٌَا یدر ایي هغبلؼِ ٍارد ؽذًذ. ثزا

 (،DFNB59ٍاقغ در لَکَط  یی)هغجت ًبؽٌَا PJVKصى 

گزدیذ. اًشخبة  یثزرع یَعشگید شیآًبل قیاس عز

 یاعلاػبس یّب گبُیهٌبعت سَعظ دب STR یًؾبًگزّب

NCBI genome browser Map viewer ٍ  اًشخبة

 گبُیدب قیاس عز بّ STR زیسکث لاسم خْز یوزّبیدزا

 بری(. هؼ1 اًدبم ؽذ )خذٍل ؽوبرُ NCBI UniSTSدادُ 

ّب،  آى یاًشخبة ًؾبًگزّب فبفلِ اس صى، درخِ چٌذؽکل

حذ  يی، دارا ثَدى کوشزPCRداهٌِ ٍ عَل هحقَل 

سز  ٍ اس ّوِ هْن stutter band بی ِیثبًَ یثبًذّب

 يیهؼ ًؾبًگز کی یثَدى دذر ٍ هبدر ثزا گَریّشزٍس

 دٍ یسکزار یٍاحذّب یًؾبًگزّب دارا ِثَد. ّو

اس  کیّز یکِ ثزا یثَدًذ. در فَرس یذیًَکلئَس

 یهؼٌ یهَرد هغبلؼِ، ًؾبًگزّب ث یّب خبًَادُ

(Uninformativeثَدًذ )هَخَد در  یًؾبًگزّب گزی، اس د

 .ؽَد یهزثَعِ اعشفبدُ ه یصً ی هٌغقِ

 

 ّب ّبی آى ٍ ٍیضگی ًطبًگزّبی هَرد استفبدُ :1ماره جدول ش

 ّتزٍسیگَسيتی (bpاًذاسُ هحصَل )  پزایوزّب ًبم ًطبًگز
D2S324 Forward TTACCCACCGGGACAGT 275-264 68 درصذ 

Reverse CAGCAAATGCTTCTAGGTCA 
D2S2261 Forward CATATTTGAGAGGACCTTTGT 148-100 87 درصذ 

Reverse GTGCAGGATAAGACCACA 
D2S2173 Forward GGAGACAGAGAGTTTACATTTGAG 243-201 60 درصذ 

Reverse GCCACACTTTCCTGAATC 
D2S1244 Forward TGAAAGCTGGTGAATAAAGGG 360-350 85 درصذ 

Reverse GCCACTACAGCTTGCTTGC 
D2S1391 Forward CTCACTGTCTGGATTTCTTGG 133-109 79 درصذ 

Reverse TAAGGACAAGTTAAAAAAGCTGG 
D2S148 Forward CTTATGCTAAAGTGTAAGGGTATCT 200-180 62 درصذ 

Reverse ATGAAGGAATACTGGCTTGT 
 

گزادیبًز  PCRثزای سکثیز ًؾبًگزّب اس رٍػ 

( اعشفبدُ ؽذ. در ایي رٍػ Touchdown PCR) دهبیی

اس چٌذ  Annealingدهبی  PCRدر چٌذ عیکل ؽزٍع 

سز ثِ  قبفیؽَد سب دزایوزّب اخش درخِ ثبلاسز ؽزٍع هی

در  PCRعذظ  هحل هَرد ًظز در صى اسقبل دیذا کٌٌذ ٍ

 (.2 یبثذ )خذٍل ؽوبرُ اداهِ هی Annealingدهبی ٍاقؼی 

  PCR10Xثبفز  ؽبهل: PCRّز ًوًَِ ٍاکٌؼ 

 دیکَهَل( اس ّز 10) µl 5/2، µl 5/0 هیلی هَل( 1)

 µl 5/0 ،MgCl2 هیلی هَلMixed dNTP (10 )دزایوز، 

 Taq DNA polymerase (5آًشین ، µl 1 هیلی هَل( 50)

( کِ ثب Ng/μl 50-40) µl 1/0 ٍ µl 2 DNA ٍاحذ(

ddH2O ثِ حدن µl 25 .رعبًذُ ؽذ 
 

 (Touchdown PCR)بزًبهِ دهبیی دستگبُ تزهَسبیکلز بزای اًجبم ٍاکٌص سًجيزُ ای پليوزاس  :2شماره  جدول

 يکلتؼذاد س سهبى گزاد( دهب )درجِ سبًتی هزحلِ PCRهزاحل 
 1 دقيقِ 3 95 دًبتَراسيَى اٍليِ 1 سيکل
 10 ثبًيِ 30 95 دًبتَراسيَى 2 سيکل

 ثبًيِ 45 *53-62 اتصبل
 ثبًيِ 30 72 طَیل سبسی

 25 ثبًيِ 30 95 دًبتَراسيَى 3 سيکل
 ثبًيِ 45 52 اتصبل
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 ثبًيِ 30 72 طَیل سبسی
 1 دقيقِ 7 72 طَیل سبسی ًْبیی 4 سيکل

 درجه بوده است. 62-53ال پزایمز بزای هز وشاوگز متغیز بوده و در محدود دمای اتص*

، PCRثؼذ اس سکثیز قغؼبر هَرد ًظز سَعظ رٍػ 

 (Merk, Germany)ّب ثز رٍی صل دلی اکزیل آهیذ  ًوًَِ

عبػز  4-2ثِ هذر  mA 50درفذ، ثب خزیبى  12-8

الکشزٍفَرس ؽذ ٍ عذظ ثب ًیشزار ًقزُ رًگ آهیشی گزدیذ 

 ثبًذّب رؤیز گزدیذ.ٍ 

ٍ  FastSlink version 2.51 اس Slinkی  ثزای هحبعجِ

دبراهشزی دٍ  LOD (LOD score)ی  ًوزُ ی ثزای هحبعجِ

 Superlink version 1.6 سزسیت اس ای ثِ ای ٍ چٌذ ًقغِ ًقغِ

ٍ Simwalk version2.91  رعن(12،13)اعشفبدُ ؽذ .  

ّبی هؾکَک ثِ دیَعشگی  ّبدلَسبیخ در هَرد خبًَادُ

 افشار ی صًَسیخ ًؾبًگزّبی هدبٍر( ثب کوک ًزم )هدوَػِ

029.5 Haplopainter version  فَرر گزفز. ایي

 .(14)ؽَد  دیَعشگی اعشفبدُ هی ییذ یب ردأهزحلِ ثِ هٌظَر س

 
 ها: یافته

اکثز افزاد هَرد هغبلؼِ در خوؼیز هَرد 

ی حغی ػقجی ؽذیذ سب  عزفِ ثزرعی، ًبؽٌَایی دٍ

ّبی هَرد  درفذ خبًَادُ 85 ػویق داؽشٌذ. در

ثزرعی عِ ًغل اسدٍاج خَیؾبًٍذی دیذُ ؽذ ٍ ثبسَخِ 

عٌذرهی ثَدى  ًبهِ، غیز ّبی در ارسجبط ثب ؽدزُ ثِ دادُ

سٍهی هغلَة هَرد ٍ الگَی سَارص اسَ ًبؽٌَایی

 ّب کِ ثب  ایي خبًَادُ Slinkییذ ثَد. ارسػ أس

 ؛اًذ هحبعجِ ؽذُ FastSlink version 2.51افشار  ًزم

خبًَادُ هَرد  54ثزآٍرد ؽذُ اعز. در  7سب  2ثیي 

هغبلؼِ ثؼذ اس ثزرعی الگَی ًؾبًگزّب ٍ ثب سکزار دٍ 

آکزیل آهیذ  ثبر یب ثیؾشز الکشزٍفَرس ثز رٍی صل دلی

ثبلاسز(  Slinkّبی دارای ارسػ  ای خبًَادُ)ثز

فَرر کِ سوبهی افزاد   دیَعشگی رد ؽذ. ثِ ایي

خبًَادُ ثزای ًؾبًگز هَرد ًظز ثِ فَرر 

(، الجشِ 1 ّشزٍسیگَر دیذُ ؽذًذ )سقَیز ؽوبرُ

 اهب  ؛ثؼضی ًؾبًگزّب الگَی دیَعشگی ًؾبى دادًذ

 افشار در ًْبیز ثب رعن ّبدلَسیخ ثب اعشفبدُ اس ًزم

Haplopainter  الگَی دیَعشگی ثِ لَکَط

DFNB59 (.2 سقَیز ؽوبرُ)ییذ ًؾذ أس 
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 بز رٍی صل پلی آکزیل آهيذ D2S2261ًتيجِ بزرسی تکثيز ًطبًگز  :1 تصویر شماره
 افزاد بیمار الگوی هتزوسیگوت را در باودهای مزبوط به وشاوگز وشان دادود.

 
 پيَستگی در یکی اس خبًَادُ ّبی هَرد بزرسی ّبپلَتبیپ هزبَط بِ ػذم :2 تصویر شماره

شود. وقشه صوتیكي وشاوگزها  رد مي DFNB59 وامه بیماران هاپلوتیپ یكساوي ودارود و پیوستگي به لوكوس در ایه شجزه
 باشد. بز اساس مارشفیلد مي

 

 بحث:
خبًَادُ ثب حذاقل دٍ فزد  54هغبلؼِ  يیا در

احوذ ٍ  زیٍ ثَ ِیلَیگّوذاى،کْ یّب ًبؽٌَا اس اعشبى

ثِ لَکَط  یَعشگیاس ًظز د یبریچْبرهحبل ٍ ثخش

DFNB59 یثز رٍ یهخشلف یّب یؽذًذ. ثزرع یثزرع 

 اًدبم  یزاًیا زیٍ غ یزاًیا یصى در خبًَادُ ّب يیا

 .(15-17ؽذُ اعز )

اس ایي  C>T ٍ 547، C>T ،161دٍ هَسبعیَى 

صى در خبًَادُ ّبی ایزاًی ؽٌبعبیی ٍ گشارػ ؽذُ 

(. در هغبلؼِ حبضز ًیش هب ًبؽٌَایی ٍاثغشِ ثِ 11اعز )

صى کذ کٌٌذُ دضٍاکیي را کِ اس ًَع ًبؽٌَایی غیز 

عٌذرٍهیک دیؼ اس سکلن ثب سَارص اسَسٍهبل هغلَة 

ثزای سؼییي  هبهی ثبؽذ، را ثزرعی کزدین. هغبلؼِ 

فزاٍاًی هَسبعیَى در ایي صى ٍ ارسجبط آى ثب ًبؽٌَایی 

غبلؼبر دیگز اًدبم ؽذُ ثز ه .(11اعز ) اًدبم ؽذُ 

ّبی ایزاًی هٌدز ثِ ؽٌبعبیی هَسبعیَى  رٍی خبًَادُ

122 Del A  در صىPJVK (. در 15اعز ) ذُیگزد

هَسبعیَى چْبرهحبل ٍ ثخشیبری ٍ گیلاى دٍ 

,726delT 988 del G (. 18شارػ ؽذُ اعز )گ

 DFNB59صى  یّب هغبلؼبر ًؾبى دادًذ کِ خْؼ

در  یدبد ًبؽٌَایدر ای درفذ 7/6حذٍد  یعْو

ثؼذ اس  کؾَرهبى دارًذ ٍ اس ًظز اّویز، احشوبلاً

( در کؾَر 26)کبًکغیي  GJB2صى  یّب خْؼ

(. ثب ایي ٍخَد هغبلؼبسی کِ در ًقبط 19) ثبؽٌذ یه

دادُ کِ  ؾبىهخشلف خْبى اًدبم ؽذُ اعز ً

سیبدی در ایدبد ّبی صى دضٍاکیي ًقؼ  هَسبعیَى

اَیی ًذارًذ. در ثزرعی اَدُ  68ی کِ ثز رٍی ّبی ًبؽٌ خبً

 C>T ،499سٌْب هَسبعیَى  .فزد ّلٌذی اًدبم ؽذ 83سزک ٍ 

در  delCACT  ٍ731، T>G 509-512در افزاد سزک ٍ 

ثز  یا ّوچٌیي در هغبلؼِ؛ (17ّلٌذی ؽٌبعبیی ؽذ ) افزاد

ثشرگ ثب اخشلال ؽٌَایی در هزاکؼ سٌْب  ای خبًَادُرٍی 

(. 16ذ )گشارػ ؽ ins T 114-113هَسبعیَى  یک

ّبی چیٌی  هغبلؼِ دیگزی ًیش ثز رٍی خبًَادُ اخیزاً

اًدبم ؽذُ اعز کِ در ایي هغبلؼِ ّیچ گًَِ سغییزی 

 یثز رٍ دیگزی در ایي صى یبفز ًؾذُ اعز. هغبلؼِ

 یاسَسٍه یعٌذره زیغ ییٌَادر ًبؽ لیلَکَط دخ 15

را  DFNB59هغلَة اًدبم گزفز، اس خولِ لَکَط 

 67اس  .قزار دادًذ یثزرع هَرد یَعشگیثِ رٍػ د

لَکَط  يیثِ ا کذام چیکِ هغبلؼِ کزدًذ ّ یا خبًَادُ

 (.20ًؾبى ًذادًذ ) یَعشگید
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ثب سَخِ ثِ هغبلؼبر اًدبم ؽذُ ًقؼ  يیثٌبثزا

هْن  PJVKهثل  ییّب صى َعیدر فْن ؽ DFNB59لَکَط 

در هزاکش  یغزثبلگز یآى را ثزا سَاى یٍ ه ثبؽذ یه

 ٌِیسه يیرد سَخِ قزار داد. هغبلؼِ در اهَ یٌیٍ ثبل یا هؾبٍرُ

در هٌبعق  گزید یّب زیخوؼ یثزرع یثزا یا هقذهِ سَاًذ یه

ّب را  لَکَط زیعب سَاى یه يیّوچٌ؛ ثبؽذ رهخشلف کؾَ

 کِ يیًوَد. ثب سَخِ ثِ ا یهَرد هغبلؼِ ثزرع زیدر خوؼ شیً

داؽشٌذ ٍ  ییثبلا Slinkهَرد هغبلؼِ ارسػ  یّب خبًَادُ

 زیًؾذ، احشوبل درگ بفزی یًَیهَسبع چیصى ّ يیدر ا ٌکِیا

ّب ٍخَد دارد.  اعشبى يیدر ا SLC26A4هثل  ییّب ثَدى صى

اًدبم ؽذُ       2010کِ در عبل  یدر هغبلؼبس ٌکِیثِ ا خِثب سَ

 یَعشگید DFNB4 خبًَادُ ثِ لَکَط 3خبًَادُ  30ثَد اس  

لَکَط  یلَکَط قجل اس ثزرع يیا یثزرع .ًؾبى دادًذ

گًَِ  يیا حی(. ًشب21) رعذ یثِ ًظز ه یالشاه گزید یّب

 یثِ غزثبلگز یعَر قبثل سَخْ ثِ سَاًذ یّب ه دضٍّؼ

ٍ ثِ دًجبل آى هؾبٍرُ  یزاًیا یّب زیدر خوؼ ییَاًبؽٌ

 یٌیگش اس لاًِ ؼید ـیسؾخ يیٍ ّوچٌ یافَل کیصًش

(PGDًسذاخل درهب ٍ )اس آى  یزیثِ هٌظَر خلَگ ٌذُیآ ی

 کوک کٌذ.

 

 :یریگ جهینت

 DFNB59هغبلؼِ، لَکَط  يیا حیسَخِ ثِ ًشب ثب

در  ییًبؽٌَا دبدیدر ا یًقؼ کوزًگ سز احشوبلاً

 یافل لیؽذُ دارد ٍ دل یثزرع یًَاح یّب زیخوؼ

 زیسَاًذ هزثَط ثِ عب یهَرد هغبلؼِ ه زیدر خوؼ ییًبؽٌَا

 یحبل ثزا يیثبؽذ. ثب ا ییدر ًبؽٌَا زیدرگ یلَکَط ّب

در کؾَرهبى هغبلؼبر  َطلَک يیا سز قیًقؼ دق يییسؼ

 هٌبعق ٍ سؼذاد  يیهَخَد در ا یّب زیخوؼ زیدر عب ؾشزیث

سب ثشَاى ثب  ثبؽذ یهٌبعق ه زیعب يیٍ ّوچٌ ؾشزیث یخبًَادُ ّب

هؾبٍرُ  در DFNB59هؾخـ کزدى ًقؼ لَکَط 

 سبسُ ثبس کزد. یافق ییاس ًبؽٌَا یزیؾگیٍ د کیصًش

 
 :یو قدردان تشکر

 یًبؽٌَا ٍ خبًَادُ ّب وبراىیاس ثسؾکز فزاٍاى  ثب

 يیرعبًذًذ. ا یبریدزٍصُ هب را  يیکِ در اًدبم ا ؾبىیا

ًفز اٍل  غٌذُیًبهِ ًَ بىیدب حیهقبلِ هزثَط ثِ ًشب

 یداًؾگبُ ػلَم دشؽک ی. اس هؼبًٍز دضٍّؾثبؽذ یه

ثَدخِ ٍ  يیهأ، خْز س1599ؽْزکزد ثب ؽوبرُ گزًز 

ٍ  یلَلع قبریکبرکٌبى هحشزم هزکش سحق ی ّوِ

کزدًذ، کوبل  یبریهغبلؼِ هب را  يیکِ در ا یهَلکَل

 .نیٍ سؾکز را دار زیسقذ
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Background and aims: Bilateral sensorineural hearing loss is one of the most frequent 

congenital defects, and it has the prevalence of one in thousand among the infants. ARSNHL is a 

very heterogenic defect for over 70 loci and 50 genes have been found. In the present study, 

screening of DFNB59 loci performed with aim of determineing the contribution of this locus in 

Hamedan, Kohgiluyeh and Boyer Ahmad and Chaharmahal and Bakhtiari provinces. 

Methods: In this laboratory descriptive study, DFNB59 mutations in 54 families from 3 

provinces of Iran including Hamedan, Kohgiluyeh and Boyer Ahmad, and Chaharmahal and 

Bakhtiari were studied. The gene (PJVK) in this locus encodes Pejvakin protein (PJVK) and 

causes tranafer nerve stimulation. Selected families in this study had consanguinity and they had 

at least 2 patients with the defect. They also were negative in having the GJB2 mutations. 6 STR 

markers were selected for these loci. By PCR amplification, electrophoresis on polyacrylamide 

gel was done and linkage analysis was performed. 

Results: After examining different families, it was revealed that none of them had linkage to the 

DFNB59 locus. Therefore, this study shows that Pejvakin mutations do not play an important 

role in causing HL in these provinces. 

Conclusion: According to the present study, it suggests that Pejvakin mutations might not play 

an important role in appearance of bilateral sensorineural hearing loss in these provinces 

including Hamedan, Kohgiluyeh and Boyer Ahmad and Chaharmahal and Bakhtiari. 

 

Keywords: DFNB59 locus, PJVK gene, Autosomal recessive non-syndromic hearing loss, 

Genetic linkage. 
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