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Abstract 

Background: SLC26A4 gene mutations are the second identifiable genetic cause of autosomal 
recessive non-syndromic hearing loss (ARNSHL) after GJB2 mutations. In this study, the identity and 
informativeness of D7S2459 marker in SLC26A4 gene region was examined in five ethnic groups of 
the Iranian population.  

Materials and Methods: The study was accomplished by genotyping the locus in 165 
individuals of five different ethnic groups including Fars, Azari, Torkaman, Gilak and Arab using 
polymerase chain reaction (PCR) followed by polyacrylamide gel electrophoresis (PAGE) and 
fluorescent capillary electrophoresis. In this study, results were analyzed by GeneMarker HID Human 
STR Identity software, GenePop program and Microsatellite Tools software.  

Results: Analysis of the allelic frequency revealed the presence of 8 alleles of D7S2459 
marker in the Iranian population. Among all, allele 148bp at the D7S2459 locus was the most frequent 
with 31% frequency. The most heterozygosity observed in Azari ethnic by 84.8%. Finally, analysis of 
PIC value revealed that D7S2459 marker could be considered as a highly informative marker in each 
ethnic of the Iranian population (PIC value above 0.7).  

Conclusion: Our data suggested that D7S2459 could be introduced as a highly informative 
marker in molecular diagnosis of SLC26A4 based ARNSHL by Linkage analysis. 
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 در پنج قوم از D7S2459دهندگی مارکر  ها و اطلاع مطالعه خصوصیات آلل

 جمعیت ایرانی
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 چکیده
کننده ناشنوایی غیر   دومین عامل ژنتیکی ایجادGJB2 پس از جهش ژن SLC26A4هاي ژن  جهش:  و هدفزمینه

در این . گیرند هاي مولکولی مورد بررسی قرار می سندرمیک با وراثت اتوزومی مغلوب هستند که امروزه در تشخیص 
باشند، در   میSLC26A4 ژن 10ن ، که در اینتروCAهاي تکراري   با توالیD7S2459مطالعه، خصوصیات مارکر 

  .پنج قوم مختلف جمعیت ایرانی مورد بررسی قرار گرفت
 فرد شنواي 165 در D7S2459 ژنی مارکر  به منظور انجام این مطالعه پژوهشی، تعیین ژنوتیپ جایگاه: ها مواد و روش

و سپس ژل ) PCR(اي پلیمرازي   خویشاوند از پنج قوم فارس، آذري، ترکمن، گیلک و عرب، توسط واکنش زنجیره غیر
در این مطالعه براي تحلیل . و در نهایت الکتروفورز فلورسنت موئینه صورت گرفت) PAGE(آمید  اکریل الکتروفورز پلی

 Microsatellite وGeneMarker HID Human STR Identity ،GenePopافزارهاي نتایج از نرم
Toolsاستفاده شد .  

 جفت باز با فراوانی 148 آلل در جمعیت ایرانی است که آلل 8گر حضور   بیانD7S2459مارکر هاي  بررسی آلل: ها یافته
از میان هتروزیگوسیتی مشاهده شده، بالاترین متعلق به قوم . آید ترین آلل به شمار می  درصد در جمعیت ایرانی فراوان31

 Highly(کر حاکی از اطلاع دهندگی شدید  مارPICدر انتها، بررسی مقدار . باشد  درصد می8/84آذري به میزان 
Informative (باشد  آن در اقوام مورد بررسی جمعیت ایرانی می) مقدارPIC 7/0 بالاتر از.(  

هاي مولکولی ناشنوایی غیر سندرمیک   در تشخیصD7S2459نتایج این مطالعه نشان می دهند که مارکر : گیري نتیجه
  . مغلوب به روش آنالیز پیوستگی در جمعیت ایرانی بسیار اطلاع دهنده می باشد با توارث اتوزومیSLC26A4وابسته به 

 SLC26A4هاي تکراري ریز ماهواره،  مارکرهاي ژنتیکی، توالی: واژگان کلیدي
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  مقدمه
ترین نقص حسی در انسان ناشنوایی مادر  متداول

. )1(باشد   نوزاد می1000 در 1زادي است که شیوع آن 
 50یش از گردند که ب عوامل متعددي موجب ناشنوایی می

ناشنوایی وراثتی . )2(درصد موارد مادر زادي، وراثتی هستند 
. شود بندي می سندرمیک دسته به دو دسته سندرمیک و غیر

 نوع سندرمیک و  درصدNSHL (70(سندرمیک  نوع غیر
)SHL (30هاي وراثتی را تشکیل   درصد کل ناشنوایی

ناشنوایی غیرسندرمیک براساس سن بروز، . دهند می
گفتاري  و پس) Prelingual(گفتاري پیش

)Poslingual (شوند و با توجه به الگوي  خوانده می
، اتوزومی )DFNA(وراثتی به چهار دسته اتوزومی غالب

و میتوکندریایی ) DFN (Xه ، وابسته ب)DFNB(مغلوب 
)DFNM (شوند  بندي می تقسیم )ناشنوایی با وراثت . )3

 درصد، در میان چهار 75-80اتوزومی مغلوب با فراوانی 
ترین  شایع. )4(باشد  انی میترین فراو گروه داراي بیش

هاي مسئول ناشنوایی غیرسندرمیک با وراثت اتوزومی  جهش
هاي جهان از جمله جمعیت  مغلوب در بسیاري از جمعیت

 SLC26A4 و پس از آن ژن GJB2هاي ژن  ایرانی جهش
  . )6، 5(می باشند 

هاي ایجاد  هتروژنی بالا و نقش کم بسیاري از ژن
ه که غربالگري کامل کننده ناشنوایی موجب آن شد

هاي مولکولی امکان پذیر نباشد و در  ها در تشخیص جهش
هاي دو  بسیاري از نقاط جهان غربالگري  تنها براي جهش

تشخیص . )5(گیرد  صورت می SLC26A4 و GJB2ژن 
مولکولی ناشنوایی بر پایه دو روش بررسی مستقیم جهش و 

. شود  غیرمستقیم توسط آنالیز پیوستگی انجام میبررسی
هاي ژن  هاي مولکولی به ویژگی انتخاب روش در تشخیص

هاي  ها در ژن مورد بررسی بستگی دارد و اولویت آن
توان به  در بررسی مستقیم می. )7(مختلف متفاوت است 

هاي  تعیین توالی ژنوم بیماران براي تشخیص جهش

هاي ژن  ه براي جهشایجادکننده بیماري اشاره کرد ک
GJB2  به علت وسعت کم ژن و شیوع بالاي جهش

35delGژن . )8(آید  ها مناسب به نظر می  در میان جهش
SLC26A4 در لکوس  کهDFNB4 و موقعیت 
 اگزون بوده و 21 واقع شده است، داراي 7q31سیتوژنتیکی 

ی به دلیل بزرگ). 9(نماید  پروتئینی به نام پندرین تولید می
هاي مشاهده شده در   و پراکندگی جهشSLC26A4ژن 

جمعیت ایرانی در نواحی مختلف ژن و نیز شیوع تقریباً 
آل براي  ها، روش مستقیم یک روش ایده یکسان این جهش

باشد و بهتر است به منظور  هاي این ژن نمی بررسی جهش
مستقیم استفاده  جویی در وقت و هزینه از روش غیر صرفه
  .)10(گردد 

ا آنالیز پیوستگی ها ی بررسی غیر مستقیم جهش
. شود  می توسط مارکرهاي چند شکلی متصل به ژن انجام

یکی از مارکرهاي مورد استفاده در بررسی غیر مستقیم 
، دسته ریز )STR(هاي تکراري پشت سر هم  توالی

هاي موجود در ژنوم هستند که به مقدار بسیار زیاد و  ماهواره
تغییر . )11(د باشن به شکل تصادفی در طول ژنوم پراکنده می

 نوکلئوتیدي که پشت 4 تا 2در تعداد واحدهاي توالی کوتاه 
) ايپلی مورفیسم ه(ها  سرهم تکرار شده است چند شکلی

STRدر آنالیز پیوستگی براي افزایش . نماید  را ایجاد می
دهنده استفاده  کیفیت بررسی بایستی از مارکرهاي اطلاع

دهندگی یک مارکر توسط فاکتور ظرفیت  اطلاع. شود
 Polymorphism Information(اطلاعاتی چند شکلی

Content یا PIC (مقدار . شود گیري می اندازهPIC براي 
وینبرگ در جمعیت -ي ژنی در تعادل هارديها جایگاه

ها و هتروزیگوسیتی مارکر  شود که به تعداد آلل تعریف می
هاي مختلف به دلیل  بستگی دارد و بنابراین در جمعیت

در . )13، 12(باشد  ساختارهاي ژنتیکی متفاوت متغیر می
ها به روش غیر  نتیجه به منظور غربالگري بهینه جهش

هاي  مستقیم، مارکرهاي مورد استفاده بایستی در جمعیت
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دهنده هر جمعیت  بی شوند و مارکرهاي اطلاعمختلف ارزیا
  .به طور جداگانه معرفی گردند
اي مبنی بر بررسی مارکرهاي  تاکنون هیچ مطالعه

 در جمعیت ایرانی SLC26A4دهنده مرتبط با ژن  اطلاع
ها مارکرهاي مختلفی  در پایگاه داده. صورت نگرفته است

 تنها مارکر.  معرفی شده استSLC26A4در ناحیه ژن 
STR ،درون ژنی معرفی شده D7S2459باشد که در   می

 این ژن قرار دارد و بنابر این به علت 10اینترون شماره 
تر در  براي بررسی بیش SLC26A4پیوستگی آن به ژن 

در این مطالعه خصوصیات و . جمعیت ایرانی انتخاب گردید
دهندگی این مارکر در پنج قوم جمعیت ایرانی مورد  اطلاع

تواند   مقایسه قرار گرفته است که نتایج آن میبررسی و
هاي  هاي مولکولی ناشنوایی موجب بهینه سازي تشخیص

چنین تقویت اطلاعات   و همSLC26A4وابسته به ژن 
  .ساختاري ژنتیکی جمعیت ایرانی گردد

  

  ها مواد و روش
کاربردي به مجوز اخلاق -در این مطالعه بنیادي

وم پزشکی شهرکرد،  دانشگاه عل90-10-20در پژوهش 
 فرد شنواي غیرخویشاوند از پنج قوم مختلف ایرانی 165

شامل فارس، آذري، ترکمن، گیلک و عرب با میزان تقریباً 
به ).  فرد از هر قوم33(ها و آقایان انتخاب شدند برابر از خانم

دلیل پراکندگی قوم فارس در نقاط مختلف کشور، شهر 
ها از  ور و حضور فارساصفهان به دلیل مرکزیت آن در کش

قابل ذکر است که (نقاط مختلف کشور در آن انتخاب شد 
هاي  شهر). گیري به عمل آمده است ها نمونه تنها از فارس

تبریز، گرگان، رشت و اهواز به ترتیب به عنوان نماینده اقوام 
تنها از اعراب (آذري، ترکمن، گیلک و عرب انتخاب شدند 

گیري خون از  نمونه). ت گرفتگیري صور شهر اهواز نمونه
افراد به طور تصادفی و پس از کسب رضایت نامه کتبی به 

لیتر خون تام فرد در لوله   میلی10به این ترتیب . عمل آمد

 ریخته و M  5/0 با غلظتEDTAلیتر از  حاوي یک میلی
پس از ثبت اطلاعات افراد بر روي آن تا زمان آزمایش در 

°c20-نگه داري شد  .  
DNAهاي خون به روش استاندارد فنل  نمونه- 

کلروفرم استخراج گردید و کمیت حاصله با استفاده از 
مورد بررسی ) ایزوژن، آمریکا( 1000دستگاه نانو دراپ 

  SLC26A4 ناحیه ژنSTRکلیه مارکرهاي . قرار گرفت
 بررسی شدند و در نهایت UniSTSموجود در پایگاه داده 

که تنها مارکر ) D7S2459) UniSTS:3694مارکر 
STRباشد به منظور مطالعه   درون ژنی معرفی شده می

  ). 14(تر انتخاب گردید  بیش
پرایمرهاي مورد استفاده در این تحقیق، از 

 NCBI در سایت UniSTSتحقیقات پیشین و پایگاه داده 
 (R) و پرایمر پیرو(F)توالی پرایمر پیشرو. استخراج گردید

اي پلیمراز   با انجام واکنش زنجیرهباشد که به صورت زیر می
)PCR ( جفت باز تولید 140-152قطعاتی با طول متغیر 

  .)14(نماید  می
F: 5-AAGAAGTGCATTGAGACTCC-3  
R: 5-
AAATAATGACTGAGGCTCAAAACA-
3 

 با برنامه DNAهاي   بر روي نمونهPCRانجام 
 و با 1طبق جدول شماره ) Touch Down(تاچ داون 

، 818.سی.آستک پی(استفاده از دستگاه ترموسایکلر 
 1:  شاملPCRشرایط واکنش . انجام شد) آمریکا

 Taq میکرولیتر از 1، ) پیکو مول10(دو پرایمر  میکرولیتر از

DNA Polymerase) 55/0، ) واحد در هر میکرولیتر 
 میکرولیتر 5/2، )مولار  میلیdNTP mix) 10میکرولیتر از 

  MgCl2 میکرولیتر از TaqDNAbuffer) X10( ،1از 

که )  نانوگرم80 (DNAلیتر از   میکرو2و )  میلی مولار50(
  . میکرولیتر رسانیده شد25 به حجم ddH2Oا ب
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  D7S2459برنامه بهینه شده نهایی دستگاه ترموسایکلر براي مارکر : 1جدول 
) مرحله  تعداد سیکل مدت دما

 1  دقیقه3 94 1

2 94  
  51 الی60

72 

   ثانیه30
  )کم شدن یک درجه در هر سیکل( ثانیه 30

  ثانیه30

  سیکل تاچ داون10

3 94  
50  
72 

   ثانیه30
   ثانیه30
  ثانیه30

  سیکل معمولی25

 1  دقیقه7 72 4

 8کلیه محصولات بر روي ژل پلی اکریل آمید 
به مدت )  اکریل آمید19:  بیس اکریل آمید1نسبت (درصد 

 ولت رانده شد و ژل به دست آمده 200سه ساعت با ولتاژ 
پس از تأیید کیفیت .  رنگ آمیزي گردیدبا نیترات نقره

باندها، محصولات توسط الکتروفورز موئینه فلورسنت مورد 
 پرایمر پیرو، به منظور تعیین 5َدر سر . بررسی قرار گرفتند

 توسط تکنیک الکتروفورز موئینه، PCRطول محصولات 
افزوده شد که توسط ) رنگ آبی (Fam-6رنگ فلورسنت 

 خوانده شده و در نهایت ABI Prism 3130دستگاه 
نمودارهاي به دست . نتایج به صورت نمودار نمایش داده شد

 GeneMarker HID Humanافزار آمده توسط نرم

STRتعیین ژنوتیپ و آلل بندي شدند .  
آنالیز آماري نتایج به دست آمده از تعیین ژنوتیپ 
افراد، شامل تخمین فراوانی آللی، درجه هتروزیگوسیتی و 

هاي  ی ژنوتیپی مشاهده شده و مورد انتظار فنوتیپفراوان
چنین بررسی تعادل  هموزیگوت و هتروزیگوت و هم

افزار پایگاه  با استفاده از نرم) HWE(وینبرگ -هاردي
GenePopها براي بررسی  یکی از روش .)15( انجام شد
آزمون فیشر . استوینبرگ آزمون دقیق فیشر -تعادل هاردي
هاي نادر وجود دارند مناسب می باشد و بنابر  وقتی که آلل

این بایستی براي مارکرهایی که تعداد زیادي آلل دارند 
 .)17، 16(استفاده شود ) هاي ریزماهواره همانند لوکوس(

افزار با استفاده از آزمون دقیق فیشر به بررسی تعادل  این نرم
  .پردازد می

افزار  در نهایت با استفاده از نرم
Microsatellite Tools میزان PIC را تخمین زده و 

دهندگی مارکر در اقوام مختلف بررسی گردید  میزان اطلاع
)18(.  
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 6در این . باشند  هموزیگوت می5 و 4 هاي  هتروزیگوت و نمونه6 و 3، 2، 1 هاي نمونه. D7S2459هاي مارکر   تعیین تعداد آلل.1شکل 
 .ها نشان داده شده است  آلل مشاهده شده در کلیه نمونه8 ،نمونه

  
  ها یافته

هاي افراد شنواي   نمونهPCRمحصول 
 ابتدا با روش D7S2459غیرخویشاوند براي مارکر 

 درصد مورد 8آمید  اکریل الکتروفورز بر روي ژل پلی
مشاهده و ارزیابی قرار گرفت و پس از اطمینان از وجود 

 مناسب با استفاده از فلورسنت الکتروفورز PCRمحصولات 
ها به  در این آلل بندي.  شد بندي موئینه تعیین ژنوتیپ و آلل

دو صورت تعداد جفت باز طول محصولات و تعداد 

دهنده  نتایج حاصل نشان.  بیان شده استCAتکرارهاي 
 آلل به طور کلی در جمعیت ایرانی است 8حضور مجموع 

 آلل، 6 فارس  ها قوم از میان تمامی آلل). 1شکل شماره (
 آلل را 6 آلل و عرب 6 آلل، گیلک 6 آلل، ترکمن 8آذري 

ها به طور   فراوانی آلل2دارا بودند که در جدول شماره 
 بیان جداگانه در هر قوم و به طور کلی در جمعیت ایرانی

  .شده است
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   در اقوام مختلف و جمعیت ایرانیD7S2459هاي آللی مارکر  ها و درصد فراوانی آلل: 2جدول 
 قوم 8 7 6 5 4 3 2 1 شماره

 
 

  140 آلل
CA16 

142  
CA17 

144  
CA18 

146  
CA19 

148  
CA20 

150  
CA21 

152  
CA22 

154  
CA23 

52/1  فارس  94/43  52/1  76/25  21/21  06/6   

52/1 آذري  52/1  70/19  55/4  27/27  30/30  64/13  52/1  
06/6  ترکمن  27/27  06/6  85/34  24/24  52/1   

03/3  گیلک  27/27  55/4  30/30  67/16  18/18   

 عرب

 

 03/3  21/21  52/1  85/34  27/27  12/12   

)جمعیت ایرانی(کلیه اقوام    3/0  03/3  88/27  64/3  61/30  94/23  3/10  3/0  

  
پس از تعیین ژنوتیپ افراد، درصد هتروزیگوسیتی 
و هموزیگوسیتی مشاهده شده و مورد انتظار براي هر یک از 
اقوام به صورت جداگانه و در نهایت براي جمعیت ایرانی 

 محاسبه شد که به تفصیل در GenePopافزار  توسط نرم
  . نشان داده شده است3جدول شماره 

  
  GenePop با استفاده از پایگاه اینترنتی D7S2420 درصد هتروزیگوسیتی و هموزیگوسیتی مشاهده شده و مورد انتظار مارکر .3جدول 

 قوم
هتروزیگوسیتی مشاهده 

 )درصد( شده

هتروزیگوسیتی مورد 
 )درصد( انتظار

هموزیگوسیتی مشاهده 
 )درصد( شده

هموزیگوسیتی مورد 
 )درصد( ارانتظ

 8/29 5/48 2/70 5/51 فارس

 4/21 2/15 6/78 8/84 آذري

 1/25 4/36 9/74 6/63 ترکمن

 8/21 2/21 2/78 8/78 گیلک

 3/24 3/27 7/75 7/72 عرب

 9/23 7/29 1/76 3/70 )جمعیت ایرانی(کلیه اقوام 

  
کند که در  وینبرگ بیان می  -تعادل هاردي

بدون انتخاب، جهش، یا گیري تصادفی،  جمعیتی با جفت
هاي ژنوتیپی از نسلی  هاي آللی و فراوانی مهاجرت، فراوانی

 -در این مطالعه تعادل هاردي. به نسل دیگر ثابت هستند
چنین  هاي مختلف و هم وینبرگ براي جایگاه مارکر در قوم

 GenePopافزار  به طور کلی جمعیت ایرانی توسط نرم

 نشان 4در جدول شماره بررسی شد که نتایج به دست آمده 
دهند که تمامی اقوام به غیر از  نتایج نشان می. داده شده است

  .باشند  می05/0تر از   بزرگPقوم فارس داراي مقدار 
  

 



  و همکارانمرجان مجتبوي نائینی                                                                   ...                              مطالعه خصوصیات آلل ها و اطلاع دهی مارکر

٦٢                                                                                                     1392  مهر،7، شماره شانزدهممجله علمی پژوهشی دانشگاه علوم پزشکی اراك، سال 

   در جمعیت ایرانی و اقوام مختلف آنD7S2459 مارکر PICوینبرگ و مقدار   - تعادل هاردي.4جدول 
 PICمقدار  pر مقدا قوم

 - 0003/0 فارس
 738/0 6099/0 آذري
 700/0 0831/0 ترکمن
 733/0 4187/0 گیلک
 700/0 7041/0 عرب

 718/0 0836/0 )جمعیت ایرانی(کلیه اقوام 
  

در انتها، به دلیل حضور جایگاه ژنی مارکر در 
 -چهار قوم آذري، ترکمن، گیلک و عرب در تعادل هاردي

 Microsatelliteافزار   توسط نرمPICوینبرگ، مقدار 

Toolsها  ، با توجه به اطلاعات به دست آمده از فراوانی آلل
و هتروزیگوسیتی مشاهده شده، در این چهار قوم به طور 

قوم فارس براي این ). 4جدول شماره (جداگانه محاسبه شد 
باشد، در نتیجه مقدار  وینبرگ نمی-مارکر در تعادل هاردي

PICه براي آن معتبر نخواهد بود و براي بررسی  محاسبه شد
 به دست PICدهندگی مارکر در این قوم از مقدار  اطلاع

آمده براي جمعیت ایرانی که اطلاعات ژنوتیپی این قوم نیز 
  .گردد در آن دخیل است استفاده می

  
  بحث

ها و خصوصیات  این مطالعه به منظور تعیین آلل
در اقوام مختلف  در جمعیت ایرانی و D7S2459مارکر 

آن صورت گرفته است که خود به انتخاب بهینه مارکرهاي 
 SLC26A4هاي  مورد استفاده در تشخیص مولکولی جهش

نماید و در  مسئول ناشنوایی به روش غیر مستقیم کمک می
هاي تشخیصی در جمعیت ایرانی موثر  پیشرفت روش

ت چنین نتایج این مطالعه موجب تقویت اطلاعا هم. باشد می
ساختاري ژنتیکی جمعیت ایرانی و اقوام مختلف آن 

  .گردد می
 آلل شناسایی شده 8در مطالعۀ حاضر از بین 

با فراوانی )  جفت باز148 (5، آلل D7S2459 مارکر 
با فراوانی )  جفت باز154 و 140 (8و 1 درصد و آلل 61/30

ترین فراوانی را در  ترین و کم  درصد به ترتیب بیش3/0

اساس  بر). 2جدول شماره (انی نشان دادند جمعیت ایر
) :UniSTS) 3694UniSTSاطلاعات پایگاه داده 

-PCR 152هاي این مارکر داراي محدوده محصول  آلل
 فرانسه نیز Genethonمرکز . )13(باشند   جفت باز می140

 UniSTS 7، مشابه با پایگاه داده D7S2459براي مارکر 
 جفت باز 140-152 در محدودة PCRآلل با طول محصول 

برخلاف دو گزارش قبلی، . )19(معرفی کرده است 
Mammalian Genotyping Service براي این 

 140-150 در محدوده PCR آلل و طول محصول 6مارکر 
نتایج به دست آمده در . )20(است جفت باز گزارش نموده 

هاي گزارش شده  دهد که علاوه بر آلل العه نشان میاین مط
،  Genethon و مرکزUniSTSتوسط پایگاه داده 

باشد که در   جفت باز نیز می154جمعیت ایرانی داراي آلل 
تر از  گزارشات قبلی عنوان نشده است و به دلیل فراوانی کم

 درصد آن در جمعیت ایرانی، به عنوان یک واریانت نادر 1
گیري کلی  به عنوان یک نتیجه. شود فی میجدید معر

هاي نادر جمعیت   جفت باز، واریانت154 و 140هاي  آلل
  . آیند ایرانی به حساب می

هاي بررسی شده از قوم فارس حاکی از  ژنوتیپ
هاي  ها آلل  آلل از این مارکر بود که در میان آن6حضور 

وانی  با فرا144در این قوم آلل .  حضور نداشتند154 و 140
 با فراوانی 146 و 142هاي  ترین و آلل  درصد شایع94/43
). 2جدول شماره (ها بودند  ترین آلل  درصد کمیاب52/1

 آلل را دارا بود که 8 آلل جمعیت ایرانی، هر 8قوم آذري از 
ترین و   درصد شایع30/30 با فراوانی 150ها آلل  در میان آن

 درصد 52/1 با فراوانی 154 و 142، 140هاي  آلل
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). 2جدول شماره (آیند  ها به شمار می ترین آلل کمیاب
دهنده  هاي انجام شده بر روي افراد قوم ترکمن نشان بررسی

در . باشد  در این قوم میD7S2459 آلل از مارکر 6حضور 
ترین   درصد شایع85/34 با فراوانی 148قوم ترکمن نیز آلل 

 این قوم  ین آللتر  درصد کمیاب52/1 با فراوانی 152  و آلل
هاي افراد این قوم حاکی از عدم  بررسی ژنوتیپ. باشند می

 آلل از 6ها نیز  گیلکی.  بود154 و 140هاي  حضور آلل
 148مارکر مورد بررسی را دارا بودند که در این میان، آلل 

.  درصد بیشترین فراوانی را دارا بود30/30با فراوانی 
ترین درصد  درصد کم 03/3 با فراوانی 142چنین آلل هم

 نیز در این 154 و 140هاي  آلل. فراوانی را در این قوم داشت
 آلل 8در انتها، در قوم عرب از میان . قوم مشاهده نشدند

 85/34 با فراوانی 148مشاهده شده در جمعیت ایرانی آلل 
 درصد 52/1 با فراوانی 146ترین و آلل  درصد شایع

 جمعیت 154 و 140هاي  لآل. آیند ترین به شمار می کمیاب
ها نشان  طور که بررسی همان. ایرانی در قوم عرب دیده نشد

 تنها در قوم آذري حضور دارد 154 و 140هاي  دهد آلل می
  .باشند  آلل دیگر را دارا می6و سایر اقوام مورد بررسی تنها 

 و هموزیگوسیتی مشاهده  درصد هتروزیگوسیتی
ررسی و به طور کلی جمعیت شده و مورد انتظار اقوام مورد ب

.  گزارش شده است3ایرانی در جدول شماره 
 در D7S2459هتروزیگوسیتی مشاهده شده براي مارکر 

 درصد است که کمی کمتر از 3/70جمعیت ایران 
. باشد می)  درصد1/76(هتروزیگوسیتی مورد انتظار

 Genethon centerهتروزیگوسیتی گزارش شده توسط 
 76 به ترتیب Mammalian Genotyping Serviceو 

در نتیجه هتروزیگوسیتی مارکر . باشند  درصد می77و 
D7S2459تر از میزان دو گزارش   در جمعیت ایرانی کم

 مشاهده شده بالاترین هتروزیگوسیتی. )19، 18(قبلی است 
ترین متعلق به قوم  و پایین)  درصد8/84(متعلق به قوم آذري 

ترین دلایل پایین  یکی از مهم. بودند)  درصد5/51(فارس 
 است که خود  بودن هتروزیگوسیتی، درون زادآوري قومی

منجر به افزایش هموزیگوسیتی و کاهش هتروزیگوسیتی 
  .گردد می

ها،  ژنوتیپی دادههاي آللی و  پس از تخمین فراوانی
افزار  وینبرگ با استفاده از نرم  -وجود تعادل هاردي

GenePop فرض صفر در . )20( مورد بررسی قرار گرفت
 وینبرگ در اقوام -این آزمون مبنی بر حضور تعادل هاردي

 P که مقدار  در صورتی. و جمعیت مورد بررسی است
 به دست آید فرضیه صفر مبنی بر وجود 05/0تر از  کوچک

نتایج به دست آمده از . شود  وینبرگ رد می-تعادل هاردي
 گزارش 4ینبرگ در جدول شماره  و-بررسی تعادل هاردي

 براي مارکر 05/0تر از   بزرگPمقدار . شده است
D7S2459 در جمعیت ایرانی نشان دهنده حضور تعادل 

 محاسبه pمقدار . باشد  وینبرگ در این جمعیت می-هاردي
شده براي چهار قوم عرب، آذري، ترکمن و گیلک مورد 

ین اقوام براي  هستند و در نتیجه ا05/0تر از  بررسی بزرگ
 وینبرگ -جایگاه مارکر مورد بررسی، در تعادل هاردي

 براي قوم فارس pاین در حالی است که مقدار . باشند می
باشد و در نتیجه این قوم براي جایگاه   می05/0تر از  کم

  .باشد  وینبرگ نمی- در تعادل هارديD7S2459مارکر 
یک ) PIC(فاکتور ظرفیت اطلاعاتی چند شکلی

دهندگی مارکرها به  ور محاسباتی براي تعیین اطلاعفاکت
این فاکتور براي . باشد منظور استفاده در آنالیز پیوستگی می

 وینبرگ در -جایگاه مارکرهاي داراي تعادل هاردي
ها و  شود و به تعداد و فراوانی آلل جمعیت تعریف می

مقدار . هتروزیگوسیتی مشاهده شده در جمعیت وابسته است
PICدهندگی شدید  دهنده اطلاع  نشان7/0تر از  بالا

)Highly Informative ( مارکر در آنالیز پیوستگی براي
 و 44/0هنگامی که مقدار آن مابین . ژن متصل به آن است

 باشد، مارکر از اطلاع دهندگی متوسط 7/0
)Moderately Informative ( برخوردار است و اگر

اي ضعیف به شمار  نده باشد، مارکر اطلاع ده44/0کمتر از 
 تنها براي چهار قوم PICدر این مطالعه مقدار ). 12(آید  می

 قوم PICتوان مقدار  باشد و نمی در تعادل داراي اعتبار می
 محاسبه شده PICدر نتیجه مقدار . فارس را تحلیل نمود
. دهیم را به قوم فارس نیز تعمیم می براي جمعیت ایرانی

، ترکمن، گیلک و عرب بالاتر  چهار قوم آذريPICمقدار 



  و همکارانمرجان مجتبوي نائینی                                                                   ...                              مطالعه خصوصیات آلل ها و اطلاع دهی مارکر

٦٤                                                                                                     1392  مهر،7، شماره شانزدهممجله علمی پژوهشی دانشگاه علوم پزشکی اراك، سال 

 براي این چهار D7S2459 است و بنابر این مارکر 7/0از 
 Highly(دهندگی شدید  قوم داراي اطلاع

Informative (مقدار . باشد میPIC کلیه اقوام جمعیت 
 است و در نتیجه 7/0بالاتر از ) PIC = 718/0مقدار (ایرانی 

عیت ایرانی یک توان در مجموع این مارکر را براي جم می
هاي ژن  دهندگی شدید براي بررسی جهش مارکر با اطلاع

SLC26A4 به دلیل این . به روش آنالیز پیوستگی دانست
 وینبرگ نبود، با -تنهایی در تعادل هاردي که قوم فارس به
 جمعیت ایرانی که اطلاعات ژنوتیپی PICتوجه به مقدار 

 شده است، افراد قوم فارس نیز در محاسبات دخالت داده
 در قوم فارس نیز D7S2459گیریم که مارکر  نتیجه می

  . باشد دهنده می براي آنالیز پیوستگی به شدت اطلاع
  

  گیري نتیجه
 D7S2459دهد که مارکر  این مطالعه نشان می

هاي مولکولی  داراي اطلاع دهندگی شدید در تشخیص
 با توارث SLC26A4ناشنوایی غیرسندرمیک وابسته به 

می مغلوب به روش آنالیز پیوستگی در جمعیت ایرانی اتوزو
ها داراي ارزشمندي بیشتري  باشد و نسبت به سایر جمعیت می

  .باشد نیز می
  

  تشکر و قدردانی
بدین وسیله از معاونت پژوهشی دانشگاه علوم 

) 1045شماره گرانت (پزشکی شهرکرد جهت تأمین بودجه 
سلولی و مولکولی و از کلیه کارکنان محترم مرکز تحقیقات 

متذکر شده که این . گردد شهرکرد تشکر و قدردانی می
  . باشد  می151مقاله منتج از پایان نامه کد 
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