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 مقدمه:
 نقص حسي در انسان است. نيتر جيراناشنوايي 

دائم دوطرفه  يعصب يداراي ناشنوايي حس نوزادان 500/1

و  يسالگ 5در سن  1000در  7/2به  آن وعیش که باشند يم

 ني. اابدي يم شيدر طول دوران بلوغ افزا 1000در  5/3

 اي يطیعوامل مح قياز طر است که يچندعاملاختلال 

 .شود يم جاديدو ا نياز ا يبیا ترکيو  يکیژنتعوامل 

که  اند دادههمواره نشان  يکيولوژیدمیاپ يها يبررس

 يکیبه علل ژنت يدوران کودک يها ييناشنوا% 50حدود 

% موارد 25در  يارث يي(. ناشنوا1) شوند يممربوط 

 ریغ صورت به% موارد 75( و در SHL) يسندرم صورت به

 NSHL (Non syndromic hearing loss) اي يسندرم

 ييناشنوا ،ييسن شروع و شدت ناشنوا اساس بر است.

از تکلم و  پس از تکلم، شیپ ،يبه انواع مادرزاد يارث

% موارد 75-%85 .شود يم يبند میتقس قیتا عم ميملا

 چکیده:
داراي  کودک 1000یک مورد از هر  نقص حسي در انسان است و در حدود ترین رایجناشنوایي  زمينه و هدف:

 سندرمي غير، یي% موارد ناشنوا70 تقریباً است و ارثي ،یيموارد ناشنوا %50 حدود شند.با-يم قيعم ای دیناشنوایي شد
و شيوع  باشد ميهتروژن  يماريب این .رسد ميمغلوب اتوزومي به ارث  صورت به یينوع ناشنوا نیا %80 حدوداست که 

 یيبالا فراواني ،يشاوندیخو هاي ازدواج بالا بودن نرخ ليبه دل زين رانیا در بيشتر است. توسعه  حال درکشورهاي  آن در
 سندرمي غير یيناشنوا با هایي خانوادهدر  DFNB39لوکوس  يکيژنت يوستگيپ وتحليل تجزیهمطالعه  نیاز ا هدف دارد.

 .باشد ميدر استان خوزستان  يممغلوب اتوزو
فرد از  HGF  300ژن هاي هشج ينوع و فراوان نييتع منظور به ،يشگاهیآزما يفيمطالعه توص نیدر ا :يبررس روش

 نیدر ا شده  انتخاب يها شد. خانواده ياز استان خوزستان بررس يمغلوب اتوزوم سندرمي غير یيخانواده با ناشنوا 25
 يمنف GJB2ژن  يها جهش ازنظر نيو همچن ندحداقل دو فرد ناشنوا بود يداشتند و دارا يشاوندیمطالعه، ازدواج خو

به لوکوس  کینزد ای يداخل STR (Short tandem repeats) نشانگر 6با انتخاب  يکيژنت يستگويپ وتحليل تجزیهبودند. 
DFNB39 وسيله به PCR صورت گرفت. ديآم لیآکر يو ژل پل 

 این نشان نداد. يوستگيپ DFNB39با لوکوس  ها خانوادهاز  یک  هيچمختلف،  هاي خانواده يپس از بررس :ها افتهی
 ندارند. ينقش احتمالاً بررسي مورد هاي خانوادهدر  یيناشنوا جادیدر ا HGFژن  هاي جهشکه  از آن است يمطالعه حاک

 مطالعه مورد تيدر جمع یيدر بروز ناشنوا يچندان تياهم DFNB39مطالعه، لوکوس  نیا جیبر اساس نتا :يريگ جهينت
 است. يضرور شتريمطالعات ب يرانیا تيلوکوس در جمع نیا تر قينقش دق نييتع يبرا يول ؛ندارد

 
 .مغلوب اتوزومي سندرمي غير، ناشنوایي HGF، ژن DFNB39لوکوس  کليدي: يها واژه
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 ياتوزوممغلوب  صورت به يسندرم ریغ ييناشنوا

(ARNSHL و )غالب  صورت به% موارد 15-%25

 تا %1 حدود .رسند يم( به ارث ADNSHL) ياتوزوم

نشان  Xو وابسته به  ييايتوکندریتوارث م زی% موارد ن2

(. فنوتیپ بیماري در موارد مغلوب 3،2) دهند يم

و معمولاً داراي بروز پیش از تکلم  دتريشد مراتب به

 توان يم ييشنوا نديافر يدگیچیدر نظر گرفتن پ با است.

 نيانسان در ا يها ژن از ياديانتظار داشت که تعداد ز

از آن است که  يحاک ها نیتخم .  باشند يم لیدخ نديافر

در  يژن( به نحو 250تا  200انسان ) يها ژن %1حدود 

 از  شی. تا به امروز بباشند يم لیدخ ييشنوا نديافر

 يهمراه يلوکوس برا 140جهش و  100از  شیب ژن، 80

 (.4است ) شده  ييشناسا يسندرم ریغ ييبا ناشنوا

و  GJB2 رینظ ييها ژنکه در  يکم يها جهش ياستثنا به

SLC26A4  يها جهش اکثر است، شده  شناختهتاکنون 

 اریتعداد بس اي کينادر هستند و در  تينها يب ييناشنوا

 ييناشنوا نيبنابرا؛ (5) اند شده  دهيد ها خانوادهاز  يکم

و ناشناخته  يطیمح ،يکیاز علل ژنت يا گسترده فیط

و  واماز علل در اق کيکه نوع و سهم هردارد 

مختلف متفاوت است. در کشور ما  يها تیجمع

و  گرفته انجام ARNSHL يبر رو يمطالعات نسبتاً کم

مشخص  طور بهلوکوس خاص و  کيبه  ها پژوهش شتریب

DFNB1  که ژنGJB2 (CX26)  را در بردارد، معطوف

ود تنها حد رانيدر ا نیانگیم طور به(. 6بوده است )

 جاديا GJB2ژن  لهیوس به ARNSHLموارد  29/18%

 يشمال غرب تیدر جمع GJB2 يها جهش(. 7) شود يم

 ني%( را دارند و کمتر40)حدود  وعیش نيشتریب رانيا

 فارس جیخل تی%( به جمع2ها )حدود  آن وعیش زانیم

 ييناشنوا يکاهش فراوان ها افتهي نيا .شود يممربوط 

تا جنوب  ياز شمال غرب GJB2 يها وابسته به جهش

 ينرخ بالا اساس بر (.9،8) دهد يرا نشان م رانيا يشرق

 ينیب شیپ توان يم راني( در ا%6/38) يشاونديازدواج خو

 يکاياروپا و آمر يها تینسبت به جمع رانينمود که در ا

 يها ييناشنوا انیدر م ينسبت بالاتر ARNSHL يشمال

هزار ناشنوا  450(. حدود 6دارد ) يسندرم ریغ يکیژنت

 يناشنوا 1400و سالانه حدود  کنند يم يزندگ رانيدر ا

 نياز ا يمیکه حداقل ن شوند يمدر کشور متولد  قیعم

 ؛(10کنترل کرد ) کیبا کمک مشاوره ژنت توان يمآمار را 

در  ریدرگ ياصل يلوکوس ها يکیمطالعه ژنت نيبنابرا

ARNSHL نياز ا کينقش هر يساز روشن منظور به 

به نظر  يضرورکشورمان  تیها در جمع وسلوک

 تواند يم ييناشنوا يکیاساس ژنت يساز روشن. رسد يم

و درمان  يریگ شیپ ،زودهنگام صیتشخ به نده،يدر آ

 يبرا تر قیدق کیارائه مشاوره ژنت نیو همچن يماریب نيا

 (.5) کمک کند ماریافراد ب

اولین بار با تجزيه و تحلیل پیوستگي ژنوم در 

لوکوس  ،ARNSHLي پاکستاني مبتلا به  وادهيک خان

DFNB39 21.12 که درq-11.22q7 ،به عنوان قرار دارد 

 .(11)شناسايي شد  ARNSHLلوکوس دخیل در 

و  يپاکستان ي خانواده 41 گريد يا مطالعه در

 DFNB39 با لوکوس ARNSHL به مبتلا شاونديخو يهند

کد  ياگزون ها يابي ياز توال پس نشان دادند. يوستگیپ

 نيژن موجود در ا 13 ي کنندهکد  ریغ نواحي و کننده

 HGFدر ژن  يمیجهش تنظ 3 تيدرنهالوکوس 

از دو موش مدل با  نیمطالعه همچن نيشد. در ا ييشناسا

 دراستفاده شد که  HGFژن  dysregulation ايبد  میتنظ

 ي ژن را در همه ني، موش ترانس ژن اها آناز  يکي

 ژن گريو در موش د کرد يم انیب اديبه مقدار ز ها بافت

HGF ي لهیوس به conditional knockout  در تعداد

 شده  حذف وشحلزون گ ازجمله ها بافتاز  يمحدود

ترانس ژن نشان  يها موشدر  يگوش داخل يبررس بود.

 ي رونده شیپ ونیبا دژنراس HGF ازحد شیب انیداد که ب

در حلزون گوش همراه  يخارج دار مژک يها سلول

در حلزون گوش با  HGF حذف که يدرحال ؛است

 HGF(. ژن 12همراه است ) يتر يعموم يسپلازيد

  يژن دارا نيا اگزون است. 18و  نترونيا 17 يدارا

 اریبس نگیگنالیس يرهایمساست که در  زوفرميا 5

کامل  طول مختلف نقش دارد. يها بافتدر  يمتنوع

را کد  يتیفاکتور رشد هپاتوس HGF ژن 1 زوفرميا

را پس از  يسلول ييزا ختيرو  که رشد، تحرک کند يم
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 ریمس کي يساز فعال ي لهیوس بهخود  ي رندهیاتصال به گ

 (.12-14) کند يم میتنظ ،ينازیک نيروزیت

 يوستگیپ لیوتحل هيتجزپژوهش حاضر،  در

مبتلا به  يها در خانواده DFNB39لوکوس  يکیژنت

در استان خوزستان  يمغلوب اتوزوم يسندرم ریغ ييناشنوا

بودند، انجام  يمنف GJB2موجود در  يها جهش يکه برا

 DFNB39لوکوس  وعیش يبررس هدف بامطالعه  نيشد. ا

 صورت گرفت. نظر مورد تیدر جمع

 

 ی:بررس  روش
 ي خانواده 25، مارانیب يها مجموعه ي مطالعه نيا در

 نيوالد مار،یحداقل دو ب يکه دارا ARNSHLمبتلا به 

خوزستان   بودند از استان يشاونديسالم و ازدواج خو

 لیافراد پس از تکم نيخون ا يریگ انتخاب شدند. نمونه

 نامه تيو پس از اخذ رضا ينیبال يها يابيپرسشنامه و ارز

که از  يا گونه به ؛انجام شد نامه شجرهافراد  هیاز کل يکتب

و با روش فنل  اخذشدهخون  تریل يلیم 5 زانیهر فرد به م

 استاندارد استخراج و  صورت به يژنوم DNAکلروفرم 

 نيبود. در ا شده  يبررسبا دستگاه نانودراپ  ياز نظر کم

هر دو  يبرا GJB2ژن  يها جهش يمطالعه جهت بررس

، مطالعه مورد ي خانواده 25 ي همه در ،ژن نياگزون ا

 يخانواده دارا 3 تيدرنهاانجام شد که  يابي يوالت

بودند و از مطالعه حذف شدند و  GJB2جهش در ژن 

مطالعه  نيدر ا GJB2فاقد جهش در ژن  يها تنها خانواده

 وارد شدند.

 يپیوستگ ينشانگرها، تعیین ژنوتیپ و بررس انتخاب

 نیوجود ارتباط ب يوستگیپ لیوتحل هيتجز قياز طر يژنتیک

شد. انتخاب  يبررس DFNB39و لوکوس  ييناشنوا

 مناسب  (Short Tandem Repeat= STR) ينشانگرها

و  NCBI map viewer ياطلاعات يها گاهيپا قياز طر

نشانگرها  نيا ریکثلازم جهت ت يمرهايانتخاب پرا

گرفت. وجود محدوده  صورت NCBI UniSTS توسط

 نيو دارا بودن کمتر PCRدر طول محصول  راتییتغ

بالا  يتیگوسيهتروز stutter band اي هيثانو يها باند زانیم

 کي يبودن پدر و مادر برا گوتيو وجود هتروز

مهم انتخاب نشانگرها  يارهایاز جمله مع ن،ینشانگر مع

 يها يژگي. وباشد يم يکیژنت يوستگیپ عاتدر مطال

در جدول  DFNB39لوکوس  يمربوط به نشانگرها

نبودن  دار يرت معناست. در صو شده ذکر 1شماره 

(Uninformative)  يها از خانواده کينشانگرها در هر 

در محل لوکوس  يگريد ياز نشانگرها مطالعه مورد

 استفاده شد. نظر مورد

 

 DFNB39 نشانگرهاي لوکوس :1جدول شماره 

 يتيگوسیهتروز (bp) اندازه محصول (5´-3´آغازگر برگشت ) (3´-5´آغازگر رفت ) نام نشانگر

D7S2443 CTTATGTCATTTTATGTGTTAATCA AATAGGGGTTTCATTTTATCC 143 79% 

D7S2212 AGATCCATATAGGTACATATCCAAA GAACTCTCACCCCATCCTTT 220 73% 

D7S804 GAAATGGTAAAATCCTCCTC ACTATGTGTGTCTATGTGCG 89 66% 

D7S820 CTGAGGTATCAAAAACTCAGAGG TGTCATAGTTTAGAACGAACTAACG 226 83% 

D7S634 CTCAGTACACGTTGCTGGTA AATCCTCCAAATGAAACAGA 136 78% 

D7S802 GGGTTTCCTTTTGTAGAGGACT TGCAGAGAAACCTTGTGAGAT 170 81% 
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 PCR touchdown روش از نشانگرها تکثیر براي

 شروع سیکل چند در که صورت اين به ،شد استفاده

PCR دماي Annealing شروع بالاتر درجه چند از 

 در نظر مورد محل به رت اختصاصي پرايمرها تا شود مي

 دماي در PCR سپس و کنند پیدا اتصال ژن

 براي تيحرار برنامه .يابد مي دامها  Annealingواقعي

  به مدت ºC 95. بود اين صورت به نشانگرها تکثیر

  به مدت ºC  95شامل touchdown سیکل 8دقیقه،  5

به  ºC 72 ثانیه و 30درجه به مدت  48تا  55ثانیه،  30

به مدت  ºC 95 سیکل بعدي شامل 27ثانیه و  30مدت 

 به مدت  ºC  72ثانیه و 30به مدت  ºC  47ثانیه، 30

ت. پايان ياف ºC 72 دقیقه سنتز نهايي در 5با ثانیه که  30

از هر يک از میکرولیتر  PCR ،5/0هر واکنش  در

دانمارک،  TAGC)شرکت سازنده  (10PM) پرايمرها

میکرولیتر  5/2 ،شرکت وارد کننده ژن فن آوران ايران(

 (،ايران KBCشرکت سازنده ) PCRbuffer (10x) از

کت سازنده )شر dNTP mix (10Mm) میکرولیتر 5/0

KBC ،)زايک میکرولیتر  ايران (50mM) MgCl2 

از آنزيم میکرولیتر  1/0ايران(،  KBC)شرکت سازنده 

Taq پلیمراز (5unit/μl)  شرکت سازنده(KBC )و  ايران

ژنومیک استفاده شد که با آب  DNA میکرولیتر از 5/1

 قطعات .رسانده شدمیکرولیتر  25 مقطر به حجم نهايي

 (PCR) اي پلیمراز ي واکنش زنجیره وسیله تکثیر شده به

 Merck سازنده شرکت) آمید اکريل پلي ژل روي بر

 ،%12 تا% 8 ، شرکت وارد کننده ياهو طب ايران(آلمان

 الکتروفورز ساعت 4-5 مدت بهمیلي آمپر  40 جريان با

 يتور باندها و آمیزي رنگ نقره نیترات با سپس و شد

 ي نشانه بیمار افراد درا هنشانگر بودن هموزيگوت .گرديد

 که هايي آن و سالم افراد در و باشد مي پیوستگي وجود

 هتروزيگوت صورت به، دهند نمي نشان پیوستگي

هاي  ژل پلي اکريل آمید پلیمري از مونومر .باشد مي

)بیس  اکريل آمید است که توسط مواد پلیمريزه کننده 

 یون بهمعمولاً پلیمريزاس شود. اکريل آمید( حاصل مي

شود. ژل به  انجام مي (APS)وسیله آمونیوم پرسولفات 

 پايدار  (TEMED)آمین  دي اتیل متیل وسیله تترا

آمید در  وسیله غلظت اکريله شود. اندازه منافذ، ب مي

العاده  شود. قدرت اين نوع ژل فوق واکنش تعیین مي

را که داراي اختلاف طول  DNAزياد است و قطعات 

تواند تفکیک  ت باز هستند ميبه کوچکي يک جف

آمید در وضعیت عمودي و در  اکريل هاي پلي نمايد. ژل

 .گیرند يک جريان الکتريکي ثابت قرار مي

  FastSlink version 2.51از SLink ي محاسبه براي

 دو پارامتري LOD (LOD score) ي نمره ي محاسبه براي و

 Superlink version 1.6 از ترتیب به اي نقطه چند و اي نقطه

افزار  از نرم .(15-17) شد استفاده  Simwalk version 2.91و

GeneHunter  براي محاسبه امتیازLOD  پارامتري چند

 ي همجموع) اپلوتايپه رسم .(18) استفاده شد يا نقطه

 هاي هخانواد مورد در (مجاور نشانگرهاي ژنوتیپ

 Haplopainter افزار نرم کمک با پیوستگي به مشکوک

version  2.95 يا يیدأت منظور به مرحله اين گرفت. صورت 

 .(19)شود  مي استفاده پیوستگي رد
 

 :ها افتهی
 ،يبررس مورد تیدر جمع مطالعه موردافراد  84%

 قیتا عم ديشد يعصب -يحس ي دوطرفه ييناشنوا

سه نسل  يبررس مورد يها خانواده %80داشتند. در 

در  يها به داده با توجهشد و  دهيد يشاونديازدواج خو

و  ييبودن ناشنوا يسندرم ریغنامه،  ارتباط با شجره

بود. ارزش  ديیتأمورد  يتوارث مغلوب اتوزوم يالگو

SLINK برآورد شده است. در  7تا  2 نیبها  خانواده نيا

 يالگو يپس از بررس مطالعه موردخانواده  25

 شتریب ايبا تکرار دو بار  و DFNB39لوکوس  ينشانگرها

 يتمام ي( برادیآم ليآکر يژل )پل يتروفورز بر روالک

 جهت، 1ماره شتصوير  رد شد. يوستگیها پ خانواده

تصوير که در  طور همان حاصل از ژل ها، جينتا ديیتأ

 زین ها خانواده پيهاپلوتا است، شده  دادهنشان  2ماره ش

عدم  ها خانواده يدر تمام تيدرنهارسم شد که 

 شد. ديیتأ DFNB39به لوکوس  يوستگیپ
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 بر روي ژل پلي آکریل آميد D7S2443نتيجه بررسي تکثير نشانگر  :1شماره  تصویر

( را نشان داد. در صورت پیوستگی افراد 2و  1بیانگر يک آلل است. فرد بیمار الگوی هتروزيگوت ) هرکدام 2و  1های  شماره
 باشند. هموزيگوت می تصور بههتروزيگوت و تمام افراد بیمار  صورت بهسالم حامل ژن 

 

 
 يبررس موردهاي  یک هاپلوتایپ مربوط به عدم پيوستگي در یکي از خانواده :2شماره  تصویر

نامه بیماران هاپلوتیپ يکسانی  در اين شجره .دو آلل يکسان باشد صورت بهدر صورت پیوستگی الگوی هاپلوتیپ بیماران بايد 
 باشد. ژنتیکی نشانگرها بر اساس مارشفیلد می نقشه شود. رد می DFNB39لوکوس ندارند و پیوستگی به 
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 :بحث
خانواده با حداقل دو فرد  25مطالعه  نيا در

به لوکوس  يوستگیپ ازنظرخوزستان   ناشنوا از استان

DFNB39 نيشدند. هدف مطالعه تعیین شیوع ا يبررس 

بود. در اين مطالعه  يبررس مورد يها خانوادهلوکوس در 

 يپیوستگ يبررس موردلوکوس  ها به نوادهاز خا کي چیه

همکاران  و Wajid توسط DFNB39نشان ندادند. لوکوس 

 کينشانگر در  50 يبرا يوستگیپ زیپس از انجام آنال

 ریغ ييناشنوا به مبتلاو  شاونديخو يخانواده پاکستان

در  زین (.11کشف شد ) يمغلوب اتوزوم يسندرم

 يپاکستان ي نوادهخا 41 و همکاران، Schultz ي مطالعه

 يسندرم ریغ ييناشنوا به مبتلا شاونديخو يو هند

نشان  يوستگیپ DFNB39 با لوکوس يمغلوب اتوزوم

خانواده  41 نياز ا خانواده 11سپس در  ها آندادند. 

لوکوس  نيژن موجود در ا 13 ي کد کننده هاي اگزون

 ،يجهش بد معن گونه چیهکردند که  يابي يرا توال

 سرانجام را مشاهده نکردند. يچارچوب رییغو ت يمعن يب

 ها ژن نيا ي کد کننده ریغ ينواح يابي يپس از توال

  و اگزون 4 نترونيرا در ا يمیجهش تنظ 3 تيدرنها

 ييبه ناشنوا مبتلاکردند. در افراد  ييشناسا HGFژن  5

و  يپاکستان ي خانواده 36 يمغلوب اتوزوم يسندرم ریغ

  bp3حذف شدگي  کي يبرا يهند ي خانواده 2

(delTGA1988-1986+482.c) ژن  4 درون اينترون

HGF کيجهش در  نيا مشخص شد. يتیگوسيهموز 

ترجمه  ي هیاز ناح قسمتي که شده  حفاظت اریبس هیناح

 کوتاه ژن  زوفرميا کي عنوان به است و 3' ينشدن

HGF جهش به  نيکه ا دهد يم رخ بود، شده  نیمع 

قبل از مواجه با  ياضاف دیسنوایآم 24رمز درآوردن 

در  نیهمچن ها آن .کند يم ينبی شیرا پ انيکدون پا

  يمغلوب اتوزوم يسندرم ریغ ييبه ناشنوا مبتلا ياعضا

 bp10حذف شدگي  کي يبرا يپاکستان ي خانواده 2

(del GATGATGAAA2000-1991+482.cدر ) نترونيا 

 زیجهش ن نيا مشاهده کردند. يتیگوسيهموز HGF ژن 4

 .ردگی يم صورت ،دهد يمرخ  bp3حذف که  يا هیناحدر 

را قبل از  ياضاف دینواسیآم 24کد شدن  زیجهش ن نيا

در  نیمطالعه همچن نيا در .کند يم ينبی شیپ انيکدون پا

 کي يمبتلا، برا يپاکستان ي خانواده کيسه عضو از 

در  (c.495G>A [p.S165S)] يمعن هم ينیجهش جانش

 نيا مشاهده کردند. يتیگوسيموزه HGFژن  5اگزون 

در کدون  نيسر دینواسیآمکدون  ليجهش سبب تبد

 نيا .شود يم دینواسیآم نیاز هم گريد يبه کدون 165

 گاهينسبت به جا 5درون اگزون  دینوکلئون 13 ينیجانش

اتفاق  HGFژن  1 زوفرميمربوط به ا شيرایپ ي رندهيپذ

نسبت به  3 تیدر موقع نیهمچن که  يحال در ؛افتد يم

ژن  نيا 3 زوفرميمربوط به ا شيرایپ ي رندهيپذ گاهيجا

 گاهيدو جا يطول نسب رییمسئله تغ نيکه ا دهد يمرخ 

 (.12) کند يم ينیب شیپرا  شيرایپ

 وثرم ي هیناح کي قتیمحققان در حق نيا

Mb1.2 هم پوشان معین کردند که درون لوکوس 

DFNB39،Mb 17.6 در (.12،11قرار داشت ) اصلي 

را  HGFکوتاه ژن  زوفرميدو ا ،نیهمچناي مطالعه 

 کيو  4تا  1 يکردند که شامل اگزون ها ييشناسا

 طول .باشند يم 4 نترونيدر ا 3' يترجمه نشدن ي هیناح

را کد  رفعالیغ دیپپت يپل کي HGFژن  1 زوفرميکامل ا

 ي رهیزنج دوپروتئازها به  نيسر ي لهیوس بهکه  کند يم

باند  کيکه  خورد يم برش kDa_34ا و بت kDa-69 آلفا

آلفا و بتا مولکول فعال  رهیزنج دو نیب يدیسولف يد

مولکول فاکتور رشد  نيا .کند يم دیرا تول کيهترومر

 کي يتیدارد. فاکتور رشد هپاتوس نام يتیهپاتوس

 ،يتوژنیم هاي تیاست که فعال کیپلئوتروپ نيتوکايسا

 يتفاوتم هاي را در سلول کیو مورفوژن يموتوژن

 (.12-14) دهد يانجام م يعصب يها سلول ازجمله

 به مبتلا يرانيا ي خانواده 100در  يا مطالعه

انجام شد که در  يمغلوب اتوزوم يسندرم ریغ ييناشنوا

 ،D7S804 يها STR مطالعه با استفاده از نيا يط

D7S806 و D7S802 و D7S807 خانواده به  کي

 (.20) نشان داد يوستگیپ DFNB39لوکوس 
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 يتعداد اندک نیشیمطالعات پ در خلاصه، طور به

به  رانيخانواده در ا کيها در جهان و تنها  از خانواده

نشان داد. در مطالعه حاضر  يوستگیپ DFNB39لوکوس 

 يبررس مورد يها خانوادهدر  DFNB39لوکوس 

از  يناش تواند يممسئله  نينشان نداد که ا يپیوستگ

 احتمالاًباشد و  ييناشنوا يماریب يبالا يتیهتروژن

 مورد تیدر جمع ييدر ناشنوا لیدخ گريد يها لوکوس

نقش  انيمبتلا ييناشنوا جاديا در پژوهش، نيا ي مطالعه

لوکوس  نيا احتمالاًکه  دهد يمطالعه نشان م نيدارد. ا

 دارد. ييدر بروز ناشنوا ينقش کم يرانيا تیدر جمع

جهان نقاط  ريو سا رانيتاکنون در ا که نيابا توجه به  البته

صورت گرفته،  يلوکوس مطالعات اندک نيا ي درباره

 ينژاد اءمنشبا  ييها تیدر جمع  لوکوس نيا شتریب يبررس

 نیچن .رسد يبه نظر م يمتفاوت، ضرور ييایو جغراف

نقش  نییتع ي نهیزم دردانش ما  شيسبب افزا يمطالعات

 ياندهيافر ييو شناسا ييشنوا ستمیلوکوس در س نيا

مطالعات  نيا ،علاوه به .شود يمدر آن  ریدرگ يمولکول

 جاديو ا ندهايافر نيا رییتغ يچگونگ ي نهیزم دردانش ما 

را بهبود  راتییتغ نيا ي لهیوس به ييشنوا ستمینقص در س

در  يریچشمگ طور به تواند يم يمطالعات نیچن .بخشد يم

ر و د يرانيا يها تیدر جمع ييناشنوا يغربالگر شرفتیپ

 باشند. میسه ياصول کیژنت هادامه مشاور

 

 ی:ریگ جهینت
 DFNB39  مطالعه، لوکوس نيا جيتوجه به نتا با

 شده  يبررس  تیدر جمع ييناشنوا جاديدر ا ياحتمالاً نقش کم

 تواند يم مطالعه مورد تیدر جمع ييناشنوا ياصل لیدارد و دل

  نيا ابباشد.  ييدر ناشنوا ریدرگ يها لوکوس ريمربوط به سا

به  مانها در کشور لوکوس نيا تر قینقش دق نییتع يبرا حال

 است. ازین شتریب يها خانوادهو تعداد  شتریمطالعات ب

 

 ی:و قدردان تشکر
 يها خانوادهناشنوا و  مارانیبا تشکر فراوان از ب

 نيرساندند. ا ياريپروژه ما را  نيکه در انجام ا شانيا

. باشد ينفر اول م سندهينو مهنا انيپا جيمقاله مربوط به نتا

شهرکرد با  يدانشگاه علوم پزشک ياز معاونت پژوهش

از  نیبودجه و همچن نیتأمجهت  1764شماره گرنت 

دانشگاه  يو مولکول يسلول قاتیمرکز تحق انکارکن

 ياريپژوهش  نيشهرکرد که ما را در ا يعلوم پزشک

 و تشکر دارم. رينمودند، کمال تقد
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Background and aims: Hearing loss (HL) is a most common sensory deficit in humans and 

approximately one in 1,000 newborns has severe-to-profound HL. About 50% of HL cases are 

inherited and approximately 70 percent of HL cases are Non-syndromic that about 80 percent of 

this type of HL is inherited in recessive manner (ARNSHL). This is a heterogeneous disease and its 

prevalence is higher in developing countries. In Iran due to high rate of consanguinity has high 

frequency, too. The purpose of the present study was to investigate genetic linkage analysis of 

DFNB39 locus in families with autosomal recessive nonsyndromic HL from Khuzestan province. 

Methods: In this descriptive laboratory study, to determine type and frequency of HGF 

mutations 300 individuals of 25 families from Khuzestan province with autosomal recessive 

nonsyndromic hearing loss were examined. Selected families in this study had consanguinity and 

had at least 2 patients and also they were negative for GJB2 gene mutations. Linkage analysis 

was performed by 6 markers STR (Short tandem repeats) which were located in or were tightly 

linked to DFNB39 locus conventional PCR and PAGE. 

Results: After examining different families, it was revealed non of the families did not show 

linkage to the DFNB39 locus. Lack of HGF gene mutations in mentioned family suggests that 

the HGF's mutations probably have no role in causing HL in the studied families. 

Conclusion: Based on the results of this study, DFNB39 locus may not be important role in 

causing hearing loss of population studied. However, further studies are necessary to determine 

more precisely the role of this locus in hearing loss in Iranian population. 
 
Keywords: DFNB39 locus, HGF gene, Autosomal recessive nonsyndromic hearing loss. 
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