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 10/1401/ 10تاريخ پذيرش:        1401/ 06/05تاريخ وصول:

 چكیده 

تازه نوزاد     500هر    درعصبي است. فراواني اختلال شنوايي در جهان، يک  ـ    ترين اختلال حسي( شايعHLشنوايي)نا :  هدف   زمینه و 

های خويشاوندی، اين میزان دو تا سه برابر بیشتر تخمین زده  دلیل نرخ بالای ازدواجبه   ا اين حال، در ايران،باشد. بمتولد شده مي

از    شود.مي بیش  ناشنوايي غیرسندرومي)  120تاکنون،  عامل  اين میان، جهشNSHLژن  از  است.  در جهان شناخته شده  های ژن  ( 

GJB2   ترين علت شايع  NSHL   های ژن  بررسي فراواني و طیف جهشیین و  تع   هدف از اين پژوهش  باشد. مي  اتوزوم مغلوبGJB2   در

   .بوداستان سمنان  غیرسندرومي جمعیت ناشنوايان

 

بررسي  اين مطالعه    : روش  در سال  کاربردی  در  از  بیمار    50بر روی    1400که  به نقص شنوايي غیرسندرومي  خانواده    50مبتلا 

بسیار  ابتدا  ،انجام شدغیرخويشاند   روش   35delGشايع    جهش  آلل  به  اختصاصي  پلیمرازی  ای  زنجیره  غربال     (ASPCR)واکنش 

منفي يا هتروزيگوت بودند به روش    ،35delGبیماراني که برای جهش  ،  GJB2های ژن  به منظور شناسايي ساير جهشگرديد. سپس،  

آوری شده با  های جمعده دا  ار گرفتند.ررسي قرمورد ب  GJB2يابي سنگر برای تمام نواحي اگزوني و جايگاه های پیرايشي ژن  توالي

        تجزيه و تحلیل شدند.توصیفي های آماری استفاده از آزمون

 

از  را نشان دادند. GJB2( جهش در ژن  درصد 12کروموزوم)  12یمار( بررسي شد. فرد ب 50کروموزوم)  100در اين پژوهش   :ها يافته 

از   يک  هر  میان، سهم  شده  های شناسايجهشاين  استان    c.94C>T:p.Arg32Cysو    35delG  ،IVS1+1G>Aي  ناشنوايان  جمعیت  در 

ترتیبسمنان   جهشبود  درصد  1و    4،  7  ؛به  ترتیب،  بدين  شده  جهش  کل درصد    35delG  34/58  شايع  .  شناسايي  شامل  های  را 

پیرايش    همچنین،.  شودمي جايگاه  جهش  ايران  در  شده  مطالعه  های  جمعیت  ساير  نسبتا  IVS1+1G>Aبرخلاف  در  بالا  "شیوع  يي 

 جمعیت ناشنوايان استان سمنان دارد. 

 

های عامل نقص شنوايي در جمعیت ناشنوايان  جهش  درصد  12تنها    GJB2  های ژناين مطالعه نشان داد که جهشنتايج    : گیری نتیجه 

مي شامل  را  سمنان  که استان  تكنیک  شود  از  استفاده  اهمیت  توليبر  دهای  جديد  نسل  ساير  يابي  شناسايي  نقص  هاژنر  عامل  ی 

ت جمعیت  اين  در  ارثي  و  کید ميأشنوايي  تولد  از  قبل  تشخیص  ژنتیک،  مشاوره  انجام  در  توجهي  قابل  کمک  رويكردی،  چنین  کند. 

         سمنان خواهد کرد.استان مديريت کلینیكي نقص شنوايي در 

 

 . 35delG جهش ، GJB2 ، سمنان، ژنميوسندر غیر ناشنوايي : ی کلیدی ها واژه 
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 مقدمه

ناشنوايي اختلال حسي شايع و بسیار هتروژن  

در    باشــد.بــا درگیــری عوامــل ژنتیكــي و محیطــي مي

ــه، های  ناشــنوايي  درصــد  60کشــورهای توســعه يافت

ــد و  مــادرزادی منشــا ــن  رصــدد  70ژنتیكــي دارن   از اي

مي)نقص شــنوايي  و، غیرســندرهای ژنتیكــيناشــنوايي

  .(1)باشــندتنها علامت غیرطبیعي فرد ناشنوا اســت( مي

توارث   الگویاز  هاناشنوايي درصد  80از جنبه توارثي،

جوامــع    در  .(2)کننــدمي  پیــروی(  AR)اتوزومي مغلــوب

بالای    نرخ  دلیله  ب  چون کشورهای خاورمیانههم سنتي

نســبت    ،ای خويشــاوندی و درون گروهــيهـ ـازدواج

ممكن اســت    ARبا الگوی توارث    متولد شده  ناشنوايان

برای مثال، در ايران  . (3)حتي بیشتر از اين میزان باشد

ــزی  ضــريب درون ــب  مي  0185/0آمی ــه موج ــد ک باش

  166در هــر    1گردد که نرخ بروز اخــتلال شــنوايي  مي

تــا    1  ربيغع  جواماين نسبت در  در حالي که  ،نفر باشد

 .(4)نفر مي باشد 1000در هر   2

ژن عامل ناشــنوايي    100بیش از    تا به امروز، 

. از ايــن  شــناخته شــده اســت  (1)(NSHLمي)وغیر ســندر

عامل درصد قابل توجهي از    GJB2های ژن  میان، جهش

NSHL    ژن    .(5)باشدهای دنیا ميجمعیتعمده  درGJB2  

کنــد  د مي( را ک ــCX26)26انكســینپروتیین اتصال باز ک

  يبانیپشــتهای  که بــرای عملكــرد فیزيولــوژيكي ســلول

بــر  (.  6)اســت  یدر حلــزون گــوش ضــرورواقع  کننده  

جهــش    200، حــدود  انجــام شــدههــای  پژوهشاســا   

از طرف  (.  7ده است)شناخته ش  GJB2زا در ژن  بیماری

فراواني هــر يــک از  و    GJB2های ژن  ديگر، طیف جهش

مختلف بسیار متغیر  قومیتي    هایگروهر  د  هااين جهش

  در  ،c.35delGجهــش  ها  برای مثال، در قفقازی  (.5است)

و هنــد بــه ترتیــب    جمعیت ناشنوايان ژاپن  در  که  يحال

هــای  ترين جهشعشاي  *p.Trp24و  c.235delCدو جهش  

  17طــي    .(8ـ10)مــي باشــند GJB2ده در ژن ش ــشناخته 

ــیوع و ــي ش ــور بررس ــه منظ ــته ب ــال گذش ــف    س طی

متعــددی بــر روی    هــایپژوهش،  GJB2هــای ژن  جهش

های مختلف ايران انجام شده اســت  ها و قومیتجمعیت

هــای مختلــف ژن  کــه فراوانــي جهش  دهــدمينشــان    و

GJB2  ــیاردر جمعیت ــران بس ــف اي ــای مختل ــر    ه متغی

 1 .(11)است

به  ای  بزاززادگان و همكاران در مطالعه  چه  راگ

در منــاط    GJB2 ژن هــایبررسي میزان شــیوع جهش

و منطقــه  اند و سمنان را نیز جــزپرداخته  انختلف ايرم

  انــدمعرفــي و مــورد بررســي قــرار دادهمرکزی ايران  

تــا بــه  ، با اين حال،  )البته نه ناشنوايان اصالتا سمناني(

هیچ مطالعه مستتقلي به بررسي میزان شــیوع و  امروز 

ويژه    هو ب  سمناناستان  در    GJB2های ژن  دامنه جهش

اين مسئله از    نپرداخته است.  سمناني  تاًناشنوايان اصال

بابت حائز اهمیت اســت کــه اســتان ســمنان دارای  اين  

در کنــار    باشد وهای فامیلي ميمیزان بالايي از ازدواج

ناشنوايي نیــز از اخــتلالات   عضلاني،ـ اختلالات عصبي

رو،  از اين  آيد.ستان به شمار مياشايع وراثتي در اين  

فراواني و طیــف    ین و بررسيهدف از اين پژوهش تعی

 
1-Non-syndromic Hearing Loss(NSHL) 
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ــای ژن  جهش ــنوايان    GJB2هـــ ــت ناشـــ در جمعیـــ

  د.بوسمنان غیرسندرومي استان  

 

 بررسي روش

بــر   1400که در ســال کاربردی در اين مطالعه 

مبتلا به نقــص شــنوايي غیرســندرومي  بیمار    50روی  

بــه روش  35delGابتــدا، جهــش بســیار شــايع انجــام شــد.  

ــلهزنجیــرواکــنش    (ASPCR)ای پلیمــرازی اختصاصــي آل

يیــد کمیتــه اخــلا  واحــد  أبه ت  اين مطالعه غربال گرديــد.

  علوم دارويي دانشگاه آزاد اسلامي تهران رسیده است

رضايت نامه کتبي آگاهانه از والدين بیمــاران بــرای   و 

شرکت در ايــن پــژوهش و انتشــار نتــايج احتمــالي آن  

عرفــي شــده از اداره  يان مناشــنوا  میاناز    دريافت شد.

ــداد   ــمنان، تعـ ــتان سـ ــتي اسـ ــل بهزيسـ ــرد    50کـ فـ

نقــص شــنوايي متوســ  تــا  غیرخويشاوند و مبتلا بــه  

مي با الگوی توارث اتــوزوم مغلــوب  وغیر سندر  شديد

اصــالتا    ،هــای هــدف بررســيخانواده  انتخــاب گرديــد.

ــمناني و ــرد    ســ ــداقل دارای دو فــ ــه  حــ ــتلا بــ مبــ

پس از   ود بودند.اده خدر خانو نقص شنوايي/ييناشنوا

  آوری اطلاعــات لازمتكمیل پرسشنامه مربوطــه، جمــع

رســـم    و  )اطلاعـــات شـــنوايي ســـنجي و اديـــوگرام(

به منظــور  مبتلايان هدف مطالعه،    نامه خانوادگيشجره

  5تــا  3 از هــر يــک از بیمــاران،  ژنــومي  DNAاستخراج  

  DNAاســتخراج   دريافــت گرديــد. محیطي سي خونسي

اســتخراج   با استفاده از کیت ی خونهانهژنومي از نمو

DNA    از خــونQIAamp mintاب   ـــــان( و مطـــــ)آلم

ــد. ــام ش ــازنده انج ــتورالعمل س ــت    دس ــت و کمی کیفی

DNA  هــــای اســـــتخراج شــــده بـــــا اســـــتفاده از                       

شــرکت    LAMBDA 365  مــدلدستگاه اســپكتروفوتومتر  

PerkinElmer  .2سنجش شد 

ايع  ش ــگری جهــش  و غربــالبه منظور بررسي  

c.35delG  ژن  GJB2  ،ــره  از روش ــنش زنجیـــ ای  واکـــ

سیســتم جهشــي    يــا همــان  پلیمرازی اختصاصــي آلــل

)ARMS(مقاوم به تكثیر
از  ، بدين منظــور  استفاده شد.  (1)

ــي و    (control Rو     control F)آغازگرهــای کنتــرل داخل

( اســتفاده  35Rو    35FM،  35FNآغازگرهای ويــژه آللــي)

ه روش  شده ب  PCRهای  سپس، نمونه.  (1ل  )جدوگرديد

مــورد بررســي قــرار    درصــد  2ژل الكتروفورز آگارز  

ــد  (.1)شــكل  گرفتند ــه بع ــه  ،در مرحل ــامي نمون های  تم

35delG و بخــش کــد   1اگــزون  منفي برای توالي کامــل

ــزون   ــوالي اگ ــده ت ــز    GJB2ژن    2کنن ــایجايگاهو نی   ه

بــا  نظــور، بــدين ميابي شــدند.  آن توالي  ’3و    ’5پیرايش  

  پرايمرهــای  primer3خ   اســتفاده از نــرم افــزار بــر

طراحي    (Exon2 Rو    Exon1 F  ،Exon1 R  ،Exon2 Fهدف)

آنــالیز کننــده  افزارهــای و صحت عملكــرد آنهــا بــا نرم

 NCBI  (NCBIســازی  رديف  هم  و  (oligo analyzerالیگو )

blast)  ــد گرديد)أت ــدول  يی ــماتیک ژن    .(1ج ــاختار ش س

GJB2   مي پرايمرهای استفاده شــده  جايگاه تمابه همراه

 آورده شده است.   2ر شكل  د

 
1- Amplification Refractory Mutation System(ARMS) 
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                   عمومي )جهت توالي يابي سنگر(  PCRو    ARMS-PCRهای مورد استفاده در روش  ( پرايمر bp: دمای اتصال و طول محصول) 1جدول  

 . GJB2ژن 

دمای ذوب پرايمر   توالي پرايمر  نام پرايمر  ژن

 گراد( )سانتي

  محصول اندازه

 )جفت باز( 

GJB2 
35FN 
35FM 
35R 

5’TTGGGGCACGCTGCAGACGATCCTGGGGAG3’  
202 

5’TTGGGGCACGCTGCAGACGATCCTGGGGAT3’ 62 

5’GAAGTAGTGATCGTAGCACACGTTCTTGCA3’  

alpha-1 antitrypsin 
precursor 

Control F 
Control R 

5’CCCACCTTCCCCTCTCTCCAGGCAAATGGG3’ 62 360 

5’GGGCCTCAGTCCCAACATGGCTAAGAGGTG3’  

GJB2 (exon 2) Exon2 F 
Exon2 R 

5’CTCCCTGTTCTGTCCTAGCT3’ 5۹ 80۹ 

5’CTCATCCCTCTCATGCTGTC3’  

GJB2 (exon 1) 
Exon1 F 
Exon 1R 

5’GAAGGCGTTCGTTCGGATTG3’ 60 ۹74 

5’CCAAGGACGTGTGTTGGTC3’  

 

 

جفت بازی   360باند  مبتلا به ناشنوايي غیر سندرومي.   F42و  F12 ،F32های نمونه   GJB2ژن  Multiplex/ARMS-PCR: نتیجه 1شكل  

، پرايمر جهش  M، پرايمر نرمال؛  Nباشد. مي  ARMSربوط به واکنش ند هدف مبازی، باجفت 202مربوط به ژن کنترل داخلي و باند 

نشان دهنده   12نمونه  12Mو   12Nهای  جفت بازی در ستون 202حضور باند   ، کنترل منفي. -C، کنترل مثبت و +، L ،Ladderيافته، 

  32و   42های نمونه  32Nو     42Nستون  نها دربازی تجفت 202باشد. حضور باند مي 35delGهتروزيگوت بودن اين نمونه برای جهش 

 باشد. ها ميدر اين نمونه 35delGنشان دهنده فقدان جهش 

 
با طول   ARMS-PCR (35FN/35FM-35Rبه همراه موقعیت پرايمرهای استفاده شده جهت انجام  GJB2: نمای شماتیک ساختار ژن 2شكل  

-Exon 1Fو  bp80۹با طول محصول  Exon2F-Exon2R)  ’3و   ’5های پیرايش گاه های کدکننده و جاي يابي بخش ( و توالي bp200محصول 

Exon 1R  با طول محصولbp۹74 ژن ) 

 

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/nucleotide/568815584?from=94378449&to=94383237&report=gbwithparts
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/nucleotide/568815584?from=94378449&to=94383237&report=gbwithparts
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 هايافته

مــورد    NSHLفرد مبــتلا بــه    50در اين مطالعه،  

جهــت    ARMS-PCRبررسي قرار گرفتنــد. نتــايج آنــالیز  

آلل    100نشان داد که از    35delGتشخیص جهش شايع  

را    35delGجهــش  درصــد    7  دلمعا  آلل  7بررسي شده، 

  NSHLفرد   3 اين جهش در ند. بدين صورت کهدارا بود

صورت  ه ب NSHLفرد  1 در صورت هوموزيگو  وه  ب

در مرحلــه بعــد، تمــامي   .حضــور داشــت هتروزيگو 

و نیز نمونه هتروزيگو  برای   منفي 35delGهای نمونه

احتمــالي  هــای انتخاب و برای بررسي جهش  اين جهش

ــایيگاهاجدر   ــا    3‘و    5‘پیرايشــي    ه ــز تنه ــزون  و نی اگ

يــابي  مــورد توالي  2يعنــي اگــزون    GJB2عملكردی ژن  

يــک    ،دست آمــدهه  نتايج ببر اسا     سنگر قرار گرفتند.

جهــش    4و    c.94C>T:p.Arg32Cysجهــش هتروزيگــو   

شناســايي    IVS1+1G>Aبــه صــورت    5‘جايگاه پیــرايش  

  (چند شكليسم)مورفیچنین، دو پليهم.  (2)جدول گرديد

ــدی   ــک نوکلئوتیــــــ   و  c.368C>A:p.Thr123Asnتــــــ

c.79G>A:p.Val27Ile    ــز ــدف  نی ــتلای ه ــرد مب ــک ف در ي

فــرد   50در مجمــوع، از کــل  .شناســايي گرديــدمطالعه 

نفر    8،  مطالعه شده  NSHLبه  مبتلای  کروموزوم(    100)

هايي در  واجد جهش درصد 12 معادلکروموزوم(  12)

 بودند.  GJB2ژن  

 

 بحث 

  ناشــنوا دارد. بــا  8000ن ســمنان بــیش از تااس

اين حال، تاکنون هیچ مطالعــه اختصاصــي بــه منظــور  

و نقــش  تعیین علت احتمــالي تــوارثي بــودن ناشــنوايي 

در جمعیــت ناشــنوايان    GJB2شــايع  هــای ژن  جهش

هــدف از ايــن    لــذا  ،ســمناني انجــام نشــده اســت اصالتاً

ژن  های تعیین و بررسي فراواني و طیف جهش  مطالعه

GJB2  ــندروم ــنوايان غیرس ــت ناش ــتان  در جمعی ي اس

  سمنان بود.

ــور،  ــدين منظ ــوزوم از  100ب ــار  50کروم ــرد بیم ف

و توالي يابي سنگر   ARMS-PCRهای  با تكنيغیرخويشاوند  

 ،درصــد 12معادل    کروموزوم  12  در مجموع،و    بررسي شد

( و درصــد  4)  IVS1+1G>A(،  درصد  7)  35delGهای     جهش

c.94C>T:p.Arg32Cys  (1  را  درصد )ژن    درGJB2   را نشان

  دادند.

 

      
 در جمعیت ناشنوايان مطالعه شده استان سمنان   GJB2طیف و فراواني جهش های ژن  :  2جدول  

 

 نوع جهش 
تعداد مبتلايان 

 واجد جهش

تعداد 

 کروموزوم  

جهش در بین جهش   فراواني

 (درصد) GJB2های ژن 

فراواني جهش در جمعیت  

 (صدردمطالعه شده )
35delG 4 7 34/58 7 

IVS1+1G>A 3 4 33/33 4 

c.94C>T:p.Arg32Cys * 1 1 33/8 1 

 12 100 12 8 مجموع 

 بود.  35delG/c.94C>T:p.Arg32Cysيكي از مبتلايان هدف مطالعه دارای جهش هتروزيگو  مرکب به صورت  *
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GJB2  ترين ژن عامــل  شايعNSHL    در بســیاری

با اين حال، فراوانــي و طیــف   .استهای دنیا از جمعیت

های قومي مختلــف   ن جمعیتهای اين ژن در میاجهش

در ايران نیــز بــه منظــور  . (12و  13)بسیار متغیر است

  هـــــایپژوهش،  GJB2هـــــای ژن  شناســـــايي جهش

هــای مختلــف  هــا و قومیتای بــر روی جمعیتگسترده

انجــام شــده،    هــایشپژوهبر اسا     انجام شده است.

 ــفراوانــي جهش جمعیــت ناشــنوايان    در  GJB2ی ژن  اه

(،  15)درصــد  35/25، تبريــز  (14)درصد  34/17اصفهان

ــاه   ــد  83/18کرمانشـــ ــدان16)درصـــ   10/18(، همـــ

  60/15کردســتان(،  18)درصــد  17لرستان  (،  17)درصد

(، چهارمحــال و  20)درصــد  13خوزستان  (،  1۹)درصد

ــاری ــد  11  بختی ــتان  21)درص ــتان و بلوچس   ۹(، سیس

ــد ــزد  22)درص ــان  23)درصـ ـد  66/6(، ي   7/3(، هرمزگ

  (، ايــلام25)درصــد  42/5  (، آذربايجان غربي24)درصد

، گلســتان  (27)درصــد  6/51، گــیلان  (26)درصد  2۹/11

و کرمــان   (28)درصد 02/33(، مازندران  11)درصد  30

ه  بر اسا  نتايج ب(  گزارش شده است.  11)درصد  8/7

هــای ژن  دست آمده از پژوهش حاضر، فراواني جهش

GJB2  درصــد 12وايان استان ســمنان یت ناشندر جمع  

هــای ايــن ژن در  فراوانــي جهشباشــد کــه بــه  مي

.  نزديک اســتبسیار های کردستان و خوزستان استان

ــان ــن، همچن ــر اي ــلاوه ب ــد،    ع ــوان ش ــتر عن ــه پیش ک

ــه ــاران در مطالع ــان و همك ــزان شــیوع  بزاززادگ ای می

ــران را    GJB2هـــای ژن  جهش در منـــاط  مختلـــف ايـ

  GJB2هــای ژن  د و درصد شــیوع جهشنابررسي کرده

گــزارش    درصــد  5/11ن ســمنان را  در مبتلايــان اســتا

اند کــه بســیار بــه نتیجــه حاصــل از ايــن مطالعــه  کرده

تفــاوت اساســي ايــن دو  باشد. با ايــن حــال، نزديک مي

بــه بررســي    حاضــر  مطالعه در اين اســت کــه مطالعــه

د  با حداقل دو فرزن ــ  ناشنوايان اصالتا سمنانيخانواده  

گــان  در حالي که مطالعه بزاززاد  ،پرداخته است  ناشنوا

ناشنوايان ساکن استان  خانواده  و همكاران به بررسي  

و نــه لزومــا بــا دو فرزنــد    سمنان و نه اصالتا سمناني

تا به امــروز هــیچ  . از طرف ديگر،  استپرداخته  ناشنوا

مطالعــه مســتتقلي بــه بررســي میــزان شــیوع و دامنــه  

ــای ژن  جهش  ــ  GJB2ه ــمنان و ب ــتان س ــژه  ه  در اس وي

چــون  و هم نپرداختــه اســت يناشنوايان اصالتا ســمنان

ــاير   ــده در ديگــر    هــایپژوهشس ــابه انجــام ش مش

مويد اين نكته اســت کــه   ،های ايرانها و قومیتجمعیت

های ژن  جهشدرصد    50بر خلاف میزان شیوع حدود  

GJB2  در    ميوناشــنوايي غیــر ســندرعنــوان عامــل  ه  ب ــ

های ايــن  ، میزان شیوع جهش(5و  2۹)يکشورهای غرب

  کمتری مختلف کشور ايران به مراتب هاژن در جمعیت

باشد که خود نشان دهنــده ايــن واقعیــت اســت کــه  مي

ــالاً ــا ژن  احتم ــروز  ژن ي ــری در ب ــای ديگ در    NSHLه

ــا و قومیتجمعیت ــر  هـ ــران درگیـ ــف ايـ ــای مختلـ هـ

 .  (30  و 31)باشندمي

  35delGايع  فراواني جهــش ش ــ  که  رغم اينيعل  

به    مطالعه  های شناسايي شده در اينشدر بین کل جه

مشاهده شــد، فراوانــي آن در جمعیــت    درصد  7  میزان

ــری  (14)درصــد  12/6  اصــفهان ــه ديگ   31  و در مطالع

ــز32)درصــد ــه  15)درصــد  61/17  (، تبري ( و در مطالع

(،  16)درصــد 62/58(، کرمانشــاه  33)درصد  18  ديگری
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(،  18)درصــد  43/۹ان  (، لرســت17)درصــد  50/12همدان

،  (20)درصــد  8ن (، خوزستا1۹)درصد 70/14کردستان

ــزد   ــان  23)درصــد  67/1ي (،  24)درصــد  48/2(، هرمزگ

ــي   ــان غربـ ــد  04/5آذربايجـ ــلام    (،25)درصـ   42/2ايـ

  33/28(، گلســتان  27)درصد  3۹/48، گیلان  (26)درصد

  3/2و کرمان   (28)درصد  61/20(، مازندران  11)درصد

  در اســتانچنــین،  هم  ت.( گــزارش شــده اس ــ34)درصد

انــي ايــن جهــش صــفر  فراو(  22سیستان و بلوچستان)

 گزارش شده است.

و مقايسه آن بــا  در مجموع، نتايج اين پژوهش  

به روشــني نــاهمگني آللــي بــالا و  های پیشین  پژوهش

ــاوت فراوانـــي جهش ــع متفـ ــای ژن  توزيـ در    GJB2هـ

.  (35و    36)دهــدهای مختلف ايران را نشــان ميجمعیت

انجــام شــده بــه وضــو  شــیب  هــای پژوهش، ینچنهم

ــیوع   ــي ش ــای ژن  جهشکاهش ــتان  GJB2ه های  از اس

ســهم  دهــد.  های جنــوبي را نشــان ميشمالي به استان

دربروز نقــص شــنوايي تــوارثي   GJB2پايین ژن    نسبتاً

کــه بــه طــور   های مطالعه شــده ايــراندر اغلب جمعیت

را در کــل کشــور نشــان    درصــد  33/17میانگین عــدد  

تــوالي يــابي نســل   دهد، بر اهمیت استفاده از تكنیکمي

در تشخیص ســاير    (next generation sequencing)بعدی

های ايران  های عامل نقص شنوايي ارثي در جمعیتژن

چنین رويكردی، افقــي روشــن در انجــام  کند.  کید ميأت

ثر، تشخیص قبــل از تولــد  ؤمشاوره ژنتیک هدفمند و م

نوايي در ايــران را ترســیم  و مديريت کلینیكي نقص ش ــ

   کند.مي

تــوان بــه  مطالعــه حاضــر ميی  هامحدوديتاز  

  تعداد پايین افراد ناشنوای هدف بررســي اشــاره کــرد.

تر  دقی   تخمینبه منظور    کهشود  پیشنهاد مي  بنابراين،

ز  ی اتعــداد بســیار بیشــتر  GJB2های ژن  از نرخ جهش

ناشنوايان اصالتا ســمناني مــورد مطالعــه قــرار گیــرد.  

ــالای  هم ــي ب ــاهمگني لوکوس ــه ن ــه ب ــا توج ــین، ب چن

ــل   ــابي ک ــوالي ي ــک ت ــايش ژنتی ناشــنوايي، انجــام آزم

ــزوم ــابي  (  whole exome sequencing)اگ ــوالي ي ــا ت ي

  GJB2برای تمامي مــوارد  (  targeted sequencingهدفمند)

                گردد.  منفي پیشنهاد مي

 

 تقدير و تشكر

درون  وهشـــي  ايـــن مقالـــه حاصـــل طـــر  پژ

ــمنان(دانشگاهي ــگاه ســ ــلا     )دانشــ ــد اخــ ــا کــ بــ

IR.IAU.PS.REC.1396.91      ــده ــذ ش ــوم  از  اخ ــد عل واح

  ،باشـــدميدارويـــي دانشـــگاه آزاد اســـلامي تهـــران  

و    انمــاریبکلیــه  از  نويسندگان مراتب قدرداني خود را  

ــایخانواده ــرم ا  ه ــان  شــانيمحت ــا مهرب ــه ب ــرا  يک   یب

  .دارنــداعــلام مي  ،دادنــد  تيبــه مطالعــه رضــا  وستنیپ

 ــاراجهــت  از دانشــگاه ســمنان  چنــین  هم ــات و  ا  هي مكان

جهــت انجــام مطالعــه حاضــر کمــال    های لازمیهمكار

   تشكر را داريم.
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Abstract: 
 

Background & aim: Deafness (HL) is the most common sensorineural disorder. The frequency of 
hearing impairment in the world is one in every 500 newborns. However, in Iran, due to the high 
rate of consanguineous marriages, this amount is estimated to be two to three times higher. So far, 
more than 120 genes causing non-syndromic deafness (NSHL) have been known in the world. 
Among these, GJB2 gene mutations are the most common cause of autosomal recessive NSHL. 
The aim of this research was to determine and investigate the frequency and spectrum of GJB2 
gene mutations in the non-syndromic deaf population of Semnan province. 
 
Methods: The present practical study was conducted in 2021 on 50 patients with non-syndromic 
hearing loss from 50 unrelated families. First, the very common 35delG mutation was screened by 
allele-specific polymerase chain reaction (ASPCR). Then, in order to identify other mutations of the 
GJB2 gene, patients who were negative or heterozygous for the 35delG mutation were analyzed by 
trench sequencing for all exonic regions and splicing sites of the GJB2 gene. The collected data 
were analyzed using descriptive statistical tests. 
 
Results: In the present study, 100 chromosomes (50 patients) were examined. 12 chromosomes 
(12%) indicated mutation in GJB2 gene. Among these, the share of each of the identified mutations 
35delG, IVS1+1G>A and c.94C>T: p. Arg32Cys in the deaf population of Semnan province, 
respectively; 7, 4 and 1 percent. Thus, the common 35delG mutation includes 58.34% of all 
identified mutations. Also, unlike other populations studied in Iran, the IVS1+1G>A splice site 
mutation had a relatively high prevalence in the deaf population of Semnan province. 
 
Conclusion: The results of the present study indicated that GJB2 gene mutations comprised only 
12% of mutations causing hearing loss in the deaf population of Semnan province, which 
emphasizes the importance of using next generation sequencing techniques to identify other genes 
causing hereditary hearing loss in this population. Such an approach will significantly aid in carrying 
out genetic counseling, prenatal diagnosis and clinical management of hearing loss in Semnan 
province. 
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