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Abstract 

Background: Hearing loss is a common sensory impairment in humans which half of its 
causes are genetic reasons. Genetic hearing loss can be divided into the two types of syndromic and 
non-syndromic, which 80% of non-syndromic cases is Autosomal Recessive Non-Syndromic Hearing 
Loss. The aim of the present research is to determine the contribution of DFNB2 locus (MYO7A gene) 
in causing an autosomal recessive hearing loss in the one group of the deaf families of Khuzestan 
province. 

Materials and Methods: This study was conducted on 26 families with autosomal recessive 
hearing loss (with 4 patients) and negative for GJB2 mutations in Khuzestan province. 22 families 
suffered from ARNSHL and 4 families suffered from Usher syndrome. Linkage analysis was 
performed by using STR (Short Tandem Repeat) markers related to DFNB2 locus. Each family’s 
genotype was determined by PCR-PAGE method. Furthermore, haplotypes drawing and LOD score 
calculations were performed. 

Results: From 26 families with hearing loss participating in this research, following genetic 
linkage analysis and haplotypes drawing, two families (7.7% of the families) showed linkage to 
DFNB2 locus. One family (4.5%) suffered from ARNSHL and another family suffered from Usher 
syndrome. 

Conclusion: The results of the present research show that the contribution of DFNB2 locus in 
causing hearing loss in the population of Khuzestan province was similar to other studies conducted in 
Iran and this locus with other important loci should be considered to check in the hearing loss panel. 
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  مغلوب در با ناشنوایی اتوزومیDFNB2بررسی پیوستگی ژنتیکی لوکوس 
  در استان خوزستانGJB2 ي ها جهشهاي فاقد  خانواده

  
  5 نادر صاکی،4، جواد محمدي اصل3محمد امین طباطبایی فر ،*2، سیدرضا کاظمی نژاد1پریسا طهماسبی

  
  . ،اهواز ،ایران اهوازدانشگاه شهید چمران دانشجوي دکتري ،گروه ژنتیک، -1
  .مران اهواز ،اهواز ،ایراندانشگاه شهید چ دانشیار، گروه ژنتیک، -2
  .دانشگاه علوم پزشکی اصفهان،اصفهان،ایران ،گروه ژنتیک و بیولوژي مولکولی،دانشیار -3
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 .هواز،ایران، ا جندي شاپوراهوازدانشگاه علوم پزشکی دانشیار،گروه گوش ،حلق وبینی، -5

 
 26/3/95: تاریخ پذیرش 11/2/95: تاریخ دریافت

 

  چکیده
ناشنوایی .   ناشنوایی یک نقص حسی رایج در انسان است که نیمی از موارد آن به دلایل ژنتیکی است:زمینه و هدف

ناشنوایی غیر نشانگانی نوع   موارد غیر نشانگانی ازدرصد 80 که شود میژنتیکی به انواع نشانگانی و غیر نشانگانی تقسیم 
در ایجاد ناشنوایی ) MYO7A ژن (DFNB2 هدف از پژوهش حاضر تعیین سهم لوکوس .باشند می اتوزومی مغلوب
  .باشد می  خوزستانهاي ناشنواي استان در گروهی از خانوادهاتوزومی مغلوب 
 فرد ناشنوا و منفی براي 4با حداقل  خانواده داراي ناشنوایی اتوزومی مغلوب 26 این مطالعه برروي :ها مواد و روش

.  خانواده داراي سندرم آشر بودند4و  ARNSHL  خانواده داراي22. در استان خوزستان انجام گردید GJB2 يها جهش
انجام DFNB2 مربوط به لوکوس ) تکرار پشت سر هم کوتاه( STR يهانشانگربا استفاده از   پیوستگیتجزیه و تحلیل

 LODهم چنین رسم هاپلوتایپ و محاسبه امتیاز.  تعیین گردیدPCR-PAGE هر خانواده با روش ژنوتیپ مربوط به. شد
  .انجام گردید

 ، دو، پس از بررسی پیوستگی و رسم هاپلوتایپ خانواده ناشنواي مورد مطالعه در این تحقیق26 از مجموع :ها یافته 
داراي )  درصد5/4( خانواده ها، یک میان خانوادهاز .  پیوستگی نشان دادندDFNBبه لوکوس )  درصد7/7(خانواده 

ARNSHL خانواده داراي سندرم آشربودیک  و.  
 در ایجاد ناشنوایی در جمعیت استان DFNB2 که سهم لوکوس دهد می نتایج حاصل از این مطالعه نشان :گیري نتیجه

 جهت هاي مهم ه همراه سایر لوکوسب کشور است واین لوکوس بایستی مطالعات انجام شده در خوزستان مشابه با سایر
  .بررسی درپانل ناشنوایی مورد توجه قرارگیرد

   ، پیوستگی ژنتیکی DFNB2 ناشنوایی اتوزومی مغلوب، لوکوس : کلیديواژگان
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  مقدمه
 3/5با تخمین سازمان بهداشت جهانی، مطابق 

نقص شنوایی  داراي)  میلیون نفر360( ازجمعیت دنیا درصد
 9افراد بالغ و را  ها آن)  میلیون نفر328 ( درصد91که  هستند
این تعداد را کودکان تشکیل )  میلیون نفر32 (درصد

حال توسعه  کشورهاي در شیوع ناشنوایی در. )1(دهند می
این نقص حسی .  توسعه یافته بالاتر استنسبت به کشورهاي

 بر اثرعلل محیطی، ژنتیکی یا ترکیبی از این دو تواند می
 ناشنوایی ژنتیکی به دو دسته نشانگانی غیر .ایجاد گردد

همانند سایر نقایص، در ناشنوایی . دشو تقسیم می نشانگانی
که در نوع غیر   در حالی،نشانگانی تنوع آسیب گسترده است

ی تنها نشان ویژگی بالینی نقص شنوایی در فرد است نشانگان
 موارد الگوي اصلی وراثت آن اتوزومی درصد 80که در 

 مغلوب است و به نام ناشنوایی غیر نشانگانی اتوزومی مغلوب
  .)2(گردد معرفی می

هاي   ژن درصد1 که حدود شود میتخمین زده 
زه با امرو. )3(انسان در فرآیند شنوایی دخالت داشته باشند

گیري  هاي مهندسی ژنتیک شاهد رشد چشم پیشرفت تکنیک
هاي مربوط به ناشنوایی هستیم،  ها و ژن شناسایی لوکوس در

 ARNSHL لوکوس در 80که تاکنون بیش از  يبه طور
ها نیز  هاي مربوط به این لوکوس پیدا شده است و نیمی از ژن

ناهمگن با توجه به طبیعت فوق العاده . )4(اند شناسایی شده
 هم چنین سهم کم  واین بیماري، تنوع جمعیتی

 در کشور ما نسبت به )5() درصدGJB2 ) 17/18يها جهش
اي و اروپایی،  هاي آمریکاي شمالی، مدیترانه جمعیت

علل بیش از نیمی از موارد در این  GJB2ي ها جهش
هاي دیگر ناشنوایی   بررسی لوکوس.)6(هستندها  جمعیت

سوي  از .رسد مییران ضروري به نظر براي اقوام مختلف ا
 که دهد مینشان در استان خوزستان مطالعات اولیه دیگر 

تر از میانگین کشور   بسیار کمGJB2فراوانی نرخ جهش 
هاي دیگري   و ژن)8، 7()صفر درصدو درصد  1/4(است 

  .باشند میمسئول ناشنوایی در این استان 
هاي مهم در  یکی از جایگاهDFNB2 لوکوس 

 یعنی لوکوس این  ژن.استیجاد ناشنوایی اتوزومی مغلوب ا

MYO7Aي میوزین   کد کنندهVIIA به  است که
هاي اپی تلیال از جمله گوش داخلی  اختصاصی در بافتطور

  ژندر انسان جهش در. شود میو شبکیه چشم بیان 
MYO7A  مغلوب اتوزومی غیرنشانگانی  ناشنواییباعث 

(DFNB2)  هم چنین مشخص شده . ودش میبا شدت عمیق
 غیرنشانگانی ناشنواییي این ژن  با ها جهشاست که 

 در 1و سندرم آشر تیپ (DFNA11)  غالب اتوزومی
 موتاسیون در ناشنوایی 200بیش از . )10، 9(ارتباط است

 اما ،اتوزومی مغلوب مرتبط با این ژن شناسایی شده است
د که با نشان شون  می1 منجر به سندرم آشر تیپ ها آنتر  بیش

عصبی، دو -هاي ناشنوایی مادرزادي، از نوع حسی ویژگی
طرفه عمیق، عدم پاسخ دهلیزي و رتنیت پیگمنتوزا با سن 

  .)11، 10(سالی همراه است شروع بزرگ
هدف از پژوهش حاضر که براي اولین بار در 

 تعیین سهم ،جمعیت ناشنواي استان خوزستان انجام گردید
د ناشنوایی در گروهی از  در ایجاDFNB2لوکوس 

با توجه به تعداد . باشد میهاي ناشنواي این استان  خانواده
زیاد ناشنوایان در این استان، نرخ بالاي ازدواج خویشاوندي 

هاي قومیتی مختلف در آن، انجام این مطالعه  و حضور گروه
  .رسد میضروري به نظر 

  
  ها روشمواد و 

 DNAبرداري و استخراج  نمونه
 26 آزمایشگاهی، -ن مطالعه توصیفیدر ای

 4 با حضور GJB2ي پاتوژنیک ها جهش فاقد خانواده بزرگ
 به صورت يماری توارث بيدر شجره، الگو تر شیا بیناشنوا 

ها  مانند عفونت(، عدم دخالت عوامل محیطی اتوزوم مغلوب
در ایجاد بیماري، بیماران ) و داروهاي سمی براي گوش

وندي و داراي والدین سالم از میان ازدواج خویشااز حاصل 
ناشنوایی . هاي ناشنواي استان خوزستان انتخاب شدند خانواده

هم چنین، . به صورت پیش از تکلم و غیرپیش رونده بود
کلیه بیماران براي ریخت شناسی ظاهري گوش، خصوصیات 
بدریختی چهره، عقب افتادگی ذهنی بررسی و موارد مثبت 

هاي مذکور   خانواده از خانوادهچهار .از مطالعه خارج شدند
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دادند که جهت بررسی وارد  علائم سندرم آشر را نشان 
و ، ترسیم نامه پرسشدر ادامه پس از تکمیل . مطالعه گردیدند

لیتر   میلی5زان یت نامه، به میو اخذ رضا نامه  شجرهیبررس
 نیم مولار از کلیه  EDTAهاي حاوي خون محیطی در لوله

 به روش معمول DNA سپس .نواده گرفته شدخا افراد هر
 استخراج DNAغلظت . )12( کلروفرم استخراج گردید-فنل

) آمریکا ، UNICO 2100(شده توسط دستگاه نانودراپ 
  .دگیري ش اندازه

  پیوستگیتحلیل جهت STRي هانشانگرانتخاب 
 ي برای منفيها این پژوهش که شجرهدر 

ی بیماري به بررسی شدند،پیوستگGJB2  ژن يها جهش

 از طریق تجزیه و تحلیل پیوستگی DFNB2 لوکوس
 STRي هانشانگرانتخاب . ژنتیکی مورد بررسی قرار گرفت

 و انتخاب NCBI MapViewerبراساس جستجو در 
جدول ( صورت گرفت NCBI Uni STSپرایمرها مطابق با 

نزدیکی ها، نشانگرهاي مهم انتخاب این  از جمله شاخص). 1
، وجود دامنه تغییرات در طول محصول د نظربه لوکوس مور

PCRو هتروزیگوت ترین میزان باند ثانویه  ، دارا بودن کم
در صورتی که .  معین بودنشانگربودن پدر و مادر براي یک 

 نشانگر از ،معنی بود ي بینشانگرها  خانواده براي هر یک از
 .گردید می در منطقه لوکوس مورد بررسی استفاده يدیگر

 
 هاي مورد استفاده و پرایمرهاي مربوطهنشانگراسامی . 1ل جدو

دامنه محصول   گر نشان )نژ(لوکوس
PCR(bp( 

 )'5'<3(توالی پرایمر معکوس   )'5'<3(رو  توالی پرایمر پیش

D11S4179 200-256 GGATGTAAGAGTAACTGGCTCCG GAAAATGTTCTGCCTGAGGG 

D11S4186 154-175 ATTCTCCCAATCTATCGCTC GGGCAGTAATGATGATGTG 

D11S4187 217-265 CAGCAAGATCCTGTCTCAA CTCCTTAAAGTGGGGGAGTT 

DFNB2 
(MYO7A

) 
D11S911 159-203 CTTCTCATGCTTGACCATTT CTTCTGAACAATTGCCACAT 

  
  STRي هانشانگرتعیین ژنوتیپ براي PCR واکنش 

، براي هر کدام از PCRدر مخلوط واکنش 
 نشانگریمرهاي مربوط به آن هاي مورد بررسی از پرانشانگر

هر . به همراه سایر مواد لازم به قرار زیر استفاده گردید
  میلی مولارMgcl2  15 میکرولیتر 12 میکروتیوب شامل

Taq2x Master Mix Red,  )Ampliqon، 1 ،)دانمارك 
 از  میکرولیتر 1از هر پرایمر،  )پیکو مول10(میکرولیتر 

DNA  با آب مقطر به حجم بود که ) نانوگرم50(الگو 
با توجه به دماي اتصال متفاوت .  رسانده شد25 نهایی

هاي متفاوت  تعداد سیکل ،نشانگرپرایمرهاي مربوط به هر 
برنامه عمومی چنین  و هم PCRانجام مناسب هر  جهت

بعد از تکثیر . آورده شده است 2در جدول  PCRدمایی 
بوط به هر هاي مر نمونه  ،PCRقطعات مورد نظر با واکنش 

ل یآکر ی ژل پلي بر روهاي دیگر خانواده مستقل از خانواده
ساعت  3تا  2 به مدت 160 با ولتاژ درصد 12تا  8د یآم

شدند،  يزیترات نقره رنگ آمی با ن)13( ه والکتروفورز شد
  .سپس باندها رویت گردیدند

  
 هاي لوکوسنشانگر مربوط به  PCRبرنامه دمایی. 2جدول

DFNB2  
تعداد 

 کل هاسی
 زمان

درجه (دما 
 )گراد سانتی

 مرحله

 دناتوراسیون اولیه.1 95  دقیقه5 1
 95  دقیقه1
 *25-27 *61-62  دقیقه1
 72  دقیقه1

 مرحلــه دناتوراســیون،  .2
 گسترش اتصال و

 گسترش نهایی. 3 72  دقیقه5 1
  .ها براي نشانگرهاي مختلف متفاوت بود دماي اتصال و تعداد سیکل* 
  

 S-Link  ارزش محاسبه پیوستگی، تحلیل و هتجزی
  LODو امتیاز 

محاسبه ارزش هاي مورد بررسی جهت  در شجره
SLINKنرم افزار، از FastSlink  استفاده  51/2 نسخه

 و يا  پارامترهاي دو نقطهLOD ازی محاسبه امتيبرا. )14(شد
 6/1 نسخه Superlink  نرم افزارب ازی به ترت،يا چند نقطه
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جهت .  استفاده شد)16( 91/2 نسخه  Simwalk و)15(
 ي، الگويا  و چند نقطهيا  دو نقطهLODاز ی امت محاسبه

، نفوذ کامل، فنوکپی صفر و فراوانی ی مغلوب اتوزومیوراثت
 در مرد و زن برابر یبی نوترکیفراوانآلل بیماري یک هزارم، 

پس از تجزیه و تحلیل پیوستگی نیز، ترسیم . فرض گردید
 نرم با کمک) هاي مجاورنشانگرمجموعه ژنوتیپ (پ هاپلوتی
  . صورت پذیرفت)17( 5/29 نسخه HaploPainterافزار 

  
  ها یافته 

هاي ناشنوا در  در این پژوهش که بروي خانواده
 شجره داراي ملیت 26 تمام ،استان خوزستان انجام گردید

 در این .ایرانی و از اقوام مختلف ساکن این استان بودند
  درصد3/19ها از قومیت عرب،   خانواده درصد73 ،مطالعه

تمام . از قومیت لر بودند  درصد7/7  واز قومیت بختیاري
. بیماران از والدین سالم و حاصل ازدواج خویشاوندي بودند
. اکثر بیماران داراي ناشنوایی شدید تا عمیق دو طرفه بودند

 هم چنین الگوي وراثت ناشنوایی بر اساس اطلاعات حاصل
در .  اتوزومی مغلوب تایید گردیدبه صورتاز شجره 

هاي مورد مطالعه جهت رد پیوستگی حداقل از دو  خانواده
در مجموع پس از بررسی  . استفاده گردیددار معنی نشانگر

پیوستگی و رسم هاپلوتایپ با نرم افزار مربوطه دو خانواده 
  . پیوستگی نشان دادندDFNB2به لوکوس )  درصد7/7(

این خانواده از قومیت  :Mas-3 ده خانوا
با توجه به هموزیگوسیتی  . فرد بیمار بود6بختیاري و داراي 

 نشانگر 4ي افراد ناشنوا براي  همه
D11S4179،D11S4186 ،D11S911 و D11S4079  ،

تجزیه . پیوستگی نشان داد DFNB2 این خانواده به لوکوس
ل بروي ژ D11S4179  نشانگرو تحلیل پیوستگی براي 

 این خانواده ي براي تعدادي از اعضا درصد8آکریل آمید 
 اعضاي بیمار این خانواده . نشان داده شده است1در شکل 

ARNSHL  دادند  پیش از تکلم و شدید نشان به صورترا .
 به صورت) 2-3-3-2(در این خانواده هاپلوتیپ 

). 2 شکل(هموزیگوت همراه با ناشنوایی تفکیک گردید
 ، ماکزیمم امتیاز12/5 براي این خانواده SLINK امتیاز

LOD ماکزیمم امتیاز و 12/3اي  دو نقطه  LOD چند
  .بود 86/4اي  نقطه

  

 

  
 اندازه نشانگر M ستون .  بروي ژل آکریل آمیدD11S4179 نشانگر براي  Mas-3تجزیه و تحلیل پیوستگی در خانواده . 1شکل 

)bp100(، 1:، هموزیگوت یعنی یک باند منفرد مشاهده به صورتژنوتیپ بیماران  .فرزند سالم  :9ر، ستون افراد بیما: 3-8مادر، :2پدر   
 .می گردد
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ها بر نشانگرترتیب . در همه بیماران مشاهده گردید) 2-3-3-2( هاپلوتیپ DFNB2.به لوکوس Mas-3 پیوستگی خانواده . 2شکل

  .باشد می  Marshfield STRاساس نقشه 
  

 4این خانواده از قومیت لر و داراي :  Sho -5 خانواده
ي افراد ناشنوا براي  با توجه به هموزیگوسیتی همه. بیمار بود

  وD11S4179،D11S4186 ،D11S911 نشانگر 4
D11S4079،  این خانواده به لوکوسDFNB2 پیوستگی 

 نشانگرتجزیه و تحلیل پیوستگی به کمک . نشان داد
D11S911  براي تعدادي از د درص8بروي ژل آکریل آمید 

در افراد .  آورده شده است3 این خانواده در شکل ياعضا
بیمار این خانواده علاوه بر ناشنوایی، ضعف بینایی، شب 

 آشر نشانگر به عنوانکوري، عدم تعادل مشاهده شد که 
هم چنین بیماران داراي ناشنوایی عمیق . تشخیص داده شد

 به صورت) 2-1-1-2( در این خانواده هاپلوتیپ .بودند
). 4شکل(هموزیگوت همراه با ناشنوایی تفکیک گردید

 LOD، ماکزیمم امتیاز 41/2 براي خانواده SLINK امتیاز
 25/2اي  چند نقطهLOD  ماکزیمم امتیاز  و90/1اي  دو نقطه

  .بود

  

  
 ،)bp100( اندازه نشانگر M ستون .د  بروي ژل آکریل آمیD11S911 نشانگر براي Sho-5تجزیه و تحلیل پیوستگی در خانواده .3شکل 

  . هموزیگوت یعنی یک باند منفرد مشاهده می گرددبه صورتژنوتیپ بیماران  .فرزند سالم :7افراد بیمار، ستون :3-6مادر، :2پدر ،:1
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ها بر انگرنشترتیب . در همه بیماران مشاهده گردید) 2-1-1-2( هاپلوتیپ DFNB2.به لوکوس Sho-5  پیوستگی خانواده . 4شکل

 .باشد می  Marshfield STRاساس نقشه 

  
 بحث

 با DFNB2در این مطالعه به پیوستگی لوکوس 
با استفاده . ناشنوایی در جمعیت استان خوزستان پرداخته شد

از روش تجزیه و تحلیل پیوستگی و بررسی هاپلوتایپ 
، از DFNB2 در محدوده لوکوس STRهاي نشانگر

مورد )  ناشنوا یا بیشتر4اولویت با ( شجره بزرگ 26مجموع 
 7/7(خانوادهدو   ،GJB2ي پاتوژنیک ها جهشبررسی فاقد 

یک . به این لوکوس پیوستگی نشان دادند) ها  خانوادهدرصد
و یک خانواده ARNSHL داراي)  درصد5/4(خانواده 

مطالعه حاضر اولین پژوهش جهت . داراي سندرم آشر بود
ناشنواي این استان بررسی نقش این لوکوس در جمعیت 

و  ARNSHL به دلیل نقش این لوکوس در ایجاد. باشد می
هاي داراي   پیوستگی آن در تمام خانواده،سندرم آشر
ARNSHL خانواده داراي سندرم آشر حاضر در چهار و 

 .این مطالعه مورد بررسی قرار گرفت

ها  ي میوزین  عضوي از خانوادهVIIAمیوزین 
ها بر مبناي میزان  نواده میوزین کلی سوپرخابه طور .است

سر (شباهت توالی دمین حرکتی کاتالیتیکی حفاظت شده 
هاي معمول و غیر معمول  ي میوزین به دو دسته) میوزین

هاي  دسته اول تنظیم انقباض فیلامنت. شوند بندي می طبقه

هاي غیر معمول  که میوزین اکتین را برعهده دارند، در حالی
هاي سلولی مهمی از قبیل نقل و   نقشبسیار متنوع هستند و

هاي  سلول. )18(انتقال وزیکول و اندوسیتوز بر عهده دارند
اي چندین نوع متفاوت میوزین غیر معمول بیان  غیر ماهیچه

 . که برخی براي فرآیند شنوایی ضروري هستندکنند می
MYO7Aداراي که است معمول غیر هاي میوزین جمله  از 

 اسید آمینو 2215 است و ملکرديع و ساختاري ناحیه 3

است که DFNB دومین ژن MYO7A  ژن. )19(دارد
مرتبط MYO7A چهار موتاسیون در ژن . شناسایی گردید

جهش در این  .)21، 20، 11(ستا  گزارش شده ARNSHL با
هاي مختلف ایرانی، پاکستانی، ترکی،  ژن در جمعیت

ه گزارش یهودیان اسراییلی در خاورمیان هاي فلسطین و عرب
که ژن دهند میچنین مطالعات مختلف نشان  هم. )2(شده است
MYO7A  اولین ژن کاندید جهت بررسی مسئول اصلی و

 این درصد 50تا  29علت  است و نابینایی -موارد ناشنوایی 
مربوط ي این ژن ها جهشهاي مختلف به  موارد در جمعیت

انجام  نتایج حاصل از بررسی حاضر با مطالعات .)9(گردد می
  .باشد میسو  همگرفته در ایران و جهان 

اي که در کشور ترکیه توسط دومان و  در مطالعه
 خانواده ناشنوا که در 49، )2011(همکاران انجام شد 
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 فاقد جهش بودند، MTRNR1 و GJB6,GJB2 هاي  ژن
 MYO7Aاین مطالعه نشان داد که ژن . بررسی شدند

ي ها جهشبوده و چهارمین علت ناشنوایی در این جمعیت 
هاي مورد بررسی مشاهده   از خانواده درصد3/3 آن در
   .)21(گردید

 مطالعه به توان میاز دیگر مطالعات در این زمینه 
 20اشاره کرد که بر روي ) 2010(و همکاران  شاهین

در این .  فرد ناشنوا انجام شد12 تا 2خانواده فلسطینی داراي 
ق هموزیگوت در مبتلایان مطالعه که بر اساس شناسایی مناط

 خانواده با 14به ناشنوایی انجام گردید، ارتباط ناشنوایی در 
هاي متفاوت نشان داده شد که در این میان لوکوس  لوکوس

DFNB2 مسئول  درصد5به میزان  در یک خانواده 
 .)22(ناشنوایی بود

در ایران نیز چندین مطالعه به بررسی پیوستگی 
بابانژاد و . اند ط با ناشنوایی پرداختههاي مرتب ژنتیکی لوکوس

ي گسترده با استفاده   در یک مطالعه2012همکاران در سال 
 ژن 33نقش ،  STRهاي نشانگراز تجزیه و تحلیل پیوستگی 

ي مختلف و ها نا خانواده از است144در  را در ایجاد ناشنوایی
 GJB2ي ها جهش یا بیشتر فرد ناشنوا و منفی براي 2داراي 

 7/2( خانواده 4 ،در این مطالعه.  بررسی قرار دادندمورد
در . )23(نشان دادندDFNB2 به لوکوس پیوستگی ) درصد
 15اي که توسط طباطبائی فر و همکاران بر روي  مطالعه

 و منفی براي ARNSHL خانواده 31لوکوس در 
 استان انجام شد، یک 7 از مجموع GJB2ي ها جهش

. )24( پیوستگی نشان دادندDFNB2به )  درصد2/3(خانواده 
 سهم اي بر روي در مطالعه) 2009(صادقی و همکاران نیز 

 ARNSHL در ایجاد GJB2و ژن  DFNBچهار لوکوس 
نشان ي مرکزي و قم ها نا خانواده ناشنواي ساکن است40در 

 ، خانواده40یک خانواده از میان میزان پیوستگی  دادند که
 .)25(بود DFNB2  به لوکوس درصد5/2

 گردد اکثر مطالعات انجام شده در یادآور می
کشور برروي ترکیبی از جمعیت چند استان مختلف و در 

 فرد ناشنوا صورت گرفته و به ندرت 2هاي داراي خانواده
هاي با تعداد  مطالعاتی در یک جمعیت خاص در خانواده

مجموع مطالعات  در . فرد ناشنوا انجام شده است4بالاي 
 DFNB2  که لوکوسدهد مییران نشان انجام شده در ا

یکی از علل مهم ایجاد ناشنوایی در جمعیت ماست و این 
هاي حائز اهمیت دیگري   در کنار لوکوسبایستیلوکوس 

 در پنل ناشنوایی DFNB4  وDFNB1 ، DFNB3چون  هم
  .)23-25(مورد بررسی قرار گیرد

 سهم مهم این لوکوس در چنین هممطالعه این 
. دهد مییی را در جمعیت استان خوزستان نشان ایجاد ناشنوا

هاي  موقعیت حساس و ویژه این استان به دلیل حضور گروه
قومیتی مختلف در آن پیشنهاد دهنده هتروژنی بالا در این 

علاوه از نظر تعداد بیماران مبتلا به ناشنوایی ه ب. جمعیت است
. شود میمحسوب  ي با شیوع بالا در کشورها ناستا  جزونیز

میان برخی در  خویشاوندي ازدواج از سوي دیگر نرخ بالاي
نسبت به ) از جمله قومیت عرب (هاي قومیتی آن  از گروه

 6/38(میزان متوسط ازدواج خویشاوندي در کشور 
 منجر به افزایش هموزیگوسیتی در برخی  احتمالاً)26()درصد

  .گردد ها درون آن قومیت می ها و موتاسیون از لوکوس
 نقشی در DFNB2 لوکوس اضر،حالعه در مط

ایجاد ناشنوایی در قومیت عرب مورد بررسی که بیشترین 
در مطالعه را به خود اختصاص )  درصد73(درصد قومیتی 

، بنابراین احتمالا این لوکوس درایجاد ناشنوایی رد، نداهداد
ها   و سایر لوکوسنیستحائز اهمیت چندانی در این قومیت 

البته با توجه به تعدادکم . دهستنن مسئول بیماري در آ
در این لوکوس را هاي حاضر در این مطالعه بایستی  خانواده

  .بیشتر بررسی کرداي بالاتر در قومیت مورد نظر  حجم نمونه
چه گفته شد استان خوزستان یکی از  بنا به آن

ترین مخازن ژنتیکی جهت بررسی ناشنوایی اتوزوم  غنی
هاي مهم در   مطالعه لوکوساین امر لزوم. مغلوب است

 در ایجاد بیماري را ها آنناشنوایی و تعیین سهم هر یک از 
که طبق اطلاعات  ویژه آنه ب. سازد تر می در این استان روشن

موجود مقدار اندکی از علت ناشنوایی در این جمعیت با 
  . )8، 7( در ارتباط استGJB2ي ها جهش

 یک ژن بزرگ و MYO7Aجا که ژن  از آن
ها   انجام کامل تعیین توالی اگزون،باشد می اگزون 49اراي د
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بر و  کاري زمانهاي پیوسته با این لوکوس  براي خانواده
تعیین دقبق  در آینده نزدیک،بنابراین . باشد میپرهزینه 

با استفاده از  در خانواده هاي پیوسته به این لوکوس ها جهش
اهد صورت خو) تعیین توالی نسل بعدي (NGSتکنیک 

 .گرفت

  
  گیري نتیجه

نتایج پژوهش حاضر که نخستین بررسی در تعیین 
  در ایجاد ناشنوایی در استانDFNB2نقش لوکوس 

 این لوکوس ي درصد5/4دهنده سهم   است، نشانخوزستان
به منظور  .ایجاد ناشنوایی در جمعیت مورد مطالعه است در

این هاي باقی مانده   علت بیماري در خانوادهپی بردن به
هایی با شیوع بالاتر در کشور و  مطالعه، بایستی لوکوس

هم چنین با توجه به بزرگی . منطقه را مورد بررسی قرار داد
 جهت تعیین NGSدر آینده از تکنیک  ،MYO7Aژن 

استفاده هاي پیوسته به آن  خانوادههاي پاتوژنیک در  واریانت
براي تري  بزرگ   حجم نمونهکهد شو  پیشنهاد می.گردد می

انتخاب  DFNB2 لوکوس  از لحاظ جمعیتبررسی این
 .شود

هاي ژنتیکی از این قبیل  نتایج حاصل از بررسی
گري ناشنوایی و به دنبال آن مشاوره   در غربالتواند می

ژنتیک جهت شناسایی حاملین و کنترل و کاهش میزان 
کارهاي درمانی مانند  ناشنوایی ارثی هم چنین انتخاب راه

PGDن جمعیت مورد استفاده قرار گیرد در ای.  
  

   تشکر و قدردانی
نامه پریسا   از پایانبرگرفتهپژوهش حاضر 

طهماسبی دانشجوي دکتراي دانشگاه شهید چمران اهواز با 
 لوکوس دخیل در 5بررسی پیوستگی ژنتیکی "عنوان 

 " ناشنوایی غیر سندرمی اتوزومی مغلوب در استان خوزستان
 مصوب دانشگاه علوم رح تحقیقاتی که در قالب طباشد می

انجام U-91074  به شماره پزشکی جندي شاپور اهواز
 از دانشگاه شهید چمران اهواز  نویسندگان این مقاله.فتگر
دانشگاه علوم پزشکی جندي شاپور معاونت پژوهشی و 

جهت حمایت مالی و فراهم آوردن امکانات لازم اهواز 
به عمل کر را جهت اجراي تحقیق نهایت تقدیر و تش

هاي محترم  از تمام بیماران و خانوادهچنین  هم .آورند می
 جهت همکاري و شرکت در این تحقیق صمیمانه ها آن

 .نمایند میگزاري  سپاس
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