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مقدمه
-تـرین اخـتلالات حسـی   ناشنوایی یکی از شـایع 

عصبی ارثی در انسـان اسـت. بـر اسـاس آمارهـاي      
نوزاد زنده یک نوزاد در هنگام 1000جهانی از هر 

باشـد تولد داراي نقص شنوایی عمیق یا شدید مـی 
ــه  ــا % آن50ک ــدمنشــأه ــی دارن % 85. )1(ژنتیک

ــنوایی ــاناش ــوب  ه ــال مغل ــی اتوزوم ــوي وراثت الگ
)DFNB( ،12-15%   الگـــوي اتوزومـــال غالـــب
)DFNA(الگوي وراثتی وابسته به جـنس %3-1و
)DFNX(دهندرا بروز می)گیـر ناشنوایی تـک . )2

ایجـاد  GJB2موارد توسط جهـش در ژن  %40در 
بـر  DFNB1در جایگـاه ژنـی   GJB2ژن شود. می

13q12در موقعیــــــت  13روي کرومــــــوزوم  

(Accession number: NG_008358) واقع اسـت
بـیش از  عامـل ( تـرین  مهـم ایـن ژن  هايجهشو 

مادرزادي از نوع اتوزومـال مغلـوب   ناشنوایی)50%
باشــد. ایــن ژن از دو اگــزون و یــک اینتــرون  مــی

تنهـا تـوالی   2تشکیل شده است و اگـزون شـماره   
پروتئینی به GJB2ژن .استGJB2کننده ژن دکُ

هايپروتئین.کندمیکدگذاريرا26کانکسیننام 
)GapJunction(داردر اتصالات شـکاف کانکسین 

.)4و3(شودمشاهده میسلولیبین
هـاي کانکسـین از یـک    انواع مختلفی از پروتئین

شـوند و در بـین   دگذاري مـی خانواده بزرگ ژنی کُ
بیشـترین بیـان را در حلـزون    26ها کانکسـین  آن

نقــش را در تــرینمهــمشــنوایی انســان دارد کــه 
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بهانیمبتلادرGJB2ژندرییناشنواعامليهاجهشیبررس
یرسندرمیغیعصب-یحسییناشنوا

چکیده
GJB2جهـش هـاي عامـل بیمـاري در ژن     .می باشد1000در 1عصبی ناهمگن با فراوانی-ترین اختلالات حسیشایعناشنوایی یکی از :هدفوزمینه

(CX26) در جایگــاه ژنــیDFNB1 13در موقعیــت 13بــر روي کرومــوزومq12تــرین عامــل ناشــنوایی مــادرزادي از نــوع اتــوزومی مغلــوبمهــم
(Autosomal Recessive Non-Syndromic Hearing Loss-ARNSHL).هـدف مطالعـه حاضـر بررسـی     در بیشتر جمعیت ها می باشد

باشد.عصبی غیرسندرمی در مرکز ناشنوایی تبریز می-مبتلایان به ناشنوایی حسیدرGJB2هاي عامل ناشنوایی در ژنجهش
تبریز انجـام شـد.   بیمار مبتلاء به ناشنوایی ارثی غیرسندرومی مراجعه کننده به کانون ناشنوایی 50آزمایشگاهی حاضر بر روي -: مطالعه توصیفیروش کار

-RGDE(Rapid Genomic DNA Extractionژنـومی بـه روش   DNAلیتر خـون وریـدي از بیمـاران،    میلی5پس از اخذ مقدار  RGDE)

تعیـین تـوالی مسـتقیم    و بقیه جهش ها به روش AS-PCRبه روش GJB2(35delG)شایع ترین جهش ژن شناسایی در این مطالعه، استخراج شد.
صورت گرفت.از ناحیه کُدکننده ژن هدف ي قطعات تکثیر

نسـبت بـه جهـش    %)32(فـرد 16مطالعه شـده، فرد50از مشاهده گردید.در افراد ناشنوا GJB2در ژن 35delGدر این مطالعه فقط جهش :هایافته
35delG35نسبت به جهش کهيافراددر .ودندبنرمال %) 54(فرد27وهتروزیگوت%) 14(فرد 7،هموزیگوتdelG بودنـد  نرمـال  یـا هتروزیگـوت و

.می باشد% 39نسبیفراوانیبادر جمعیت مورد مطالعه35delGجهش بنابراین ؛ جهش دیگري مشاهده نگردید
هاي دیگـري  ژناما باشدترین جهش عامل ناشنوایی در مبتلایان میشایع35delGکه جهش با آندهد نتایج حاصل از این مطالعه نشان می: گیرينتیجه

جعهامرايبرريبیماعاملهـاي  جهشسی ربربنـابراین،  ؛ باشـد نیاز بـه مطالعـات بیشـتر مـی    هاآندر بروز ناشنوایی در منطقه نقش دارند و براي شناسایی 
.دمیشودپیشنهارداريباازلـقباز ازدواج و قبلدر نتیکیژورهمشاکزامربهنکنندگا

، جهشGJB2ناشنوایی، : هاواژهکلید

11/11/89تاریخ پذیرش: 25/5/88تاریخ دریافت: 

30/11/95تاریخ پذیرش: 2/9/95تاریخ دریافت: 
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ناشنوایی از نـوع غیرسـندرومی بـا الگـوي تـوارثی      
هاي مختلف در جهش.کنداتوزومی مغلوب ایفا می

باعث بروز ناشنوایی با الگـوي اتـوزومی   GJB2ژن 
هـا جهـش   تـرین آن شـایع کـه ،شـوند مغلوب مـی 

35delGشـش بـاز   باشد که بـا حـذف یکـی از    می
ناحیه کدُکننده، منجـر  30-35گوانین در موقعیت 

شـود. جهـش   ) مـی 30delGیا35delGبه جهش (
35delGایجـاد  ونـدن منجر به تغییر در قالب خوا

کدُون خاتمه زودرس درموقعیت باقیمانـده شـماره   
ترین نـوع جهـش در   شود. این جهش شایعمی13

ــر جهــش   جمعیــت سفیدپوســتان اســت. عــلاوه ب
35delGاي دیگر در این ژن هاي نقطهجهشانواع

اند. با توجـه بـه علـل شـناخته شـده      شناخته شده
بیمــاري،، اولــین اقــدام پیشــگیري ایــن ناشــنوایی

ناشـنوایی  هايژنهاي ژنی وکنترل شناخت جهش
در ژن 35delGژنـی هـش براي شناسایی جاست. 
GJB2 معمولا از روشAS- PCRشود استفاده می

هـاي  که تکنیکی مناسـب بـراي تشـخیص جهـش    
اي شایع به دلیل ارزان بودن و تشخیص آسان نقطه

بر اساس مطالعات انجام یافته و.)6و5(می باشد
از مـوارد ناشـنوایی   % 70آمارهاي موجود، بـیش از  

هاي شناخته شده مادرزادي، بر اثر ظهور علائم ژن
انـد  ناشنوایی است. مطالعات انجام یافته نشان داده

ها ها در جمیعتها و میزان شیوع آنکه نوع جهش
هدف ایـن  ،باشند، لذاو قبایل مختلف، متفاوت می

ژن ناشـنوایی در هاي عامـل  جهشتحقیق بررسی
GJB2)CX26( کانون ناشـنوایی  افراد ناشنواي در

تبریز می باشد.

روش کار
ــع ــهجم ــونی آوري نمون ــاي خ ــن : ه ــه ای مطالع
نفـر 50بـر روي  1394در سال توصیفی-تحقیقی

تبریـز و  فرد ناشنواي مادرزادي از کانون ناشنوایان 
بـراي برسـی   دو نفر فرد سـالم بـه عنـوان کنتـرل    

.انجام شدGJB2عامل ناشنوایی در ژنهايجهش
ــس ــنامه در   پ ــل پرسش ــایت و تکمی ــذ رض از اخ

خصوص برخی اطلاعات لازم ازجمله فقـدان سـایر   
ــار    ــدین بیم ــوع ازدواج وال ــی و ن ــتلالات ژنتیک اخ

) و غیـره، شـجره   خویشاوندي یا غیر خوشـاوندي (
در مورد هریک از افراد مورد مطالعهخانوادگی نامه

فـرد  از هـر  شد. پس از تهیـه شـجره نامـه،    ترسیم
لیتـر خـون تـازه توسـط فـرد      میلی5مقدارناشنوا

ایشگاه مجاز بالینی جهاد دانشـگاهی مجرب در آزم
ــز اخــذ و در تیــوب 5/0حــاوي هــاي خــاصتبری

بــه آزمایشــگاه وریختــه شــدEDTAلیتــر میلــی
دانشـگاه آزاد اسـلامی واحـد مرنـد انتقـال      ژنتیک

یافت تا بررسی هاي مولکولی انجام گیرد.
لیتـر  میلـی از مقدار نـیم : ژنومیDNAاستخراج 

ــه روش DNAاســتخراج خــون وریــدي  ــومی ب ژن
RGDEدرمواد شـیمیایی لازم .)7(صورت گرفت

از جمله بافر لیز کننده سلول و بافر لیز تهیه بافرها 
ــته  ــده هس ــرايکنن ــتخراج ب ــومی از DNAاس ژن

 ـشرکت میـزان  رك و سـیگما تهیـه شـدند.   هاي م
استخراج شـده بـر اسـاس    DNAخلوص و کمیت

سنجیده شد.%1الکتروفورز ژل آگاروز 
براي انجـام  : AS-PCRگرهاي راه اندازي واکنش

گرهــاي واکــنش، ابتــدا غلظــتAS-PCRتکنیــک 
PCR میلـی  5/1میکرولیتر، شامل 20براي حجم
پیکومـول  dNTP ،5مولیلیمMgCl2 ،2/0مول

10هــاي نرمــال و موتانــت و پرایمریــک ازاز هــر
، )1جـدول (پیکومول از پرایمر مشترك اختصاصی 

ــزیم 5/0 1و Taq DNA polymeraseواحــد آن
ژنومی تنظیم گردیـد. پـس از   DNAاز میکروگرم

5شامل PCRبرنامه واکنش ،تهیه مخلوط واکنش
ــاي  ــه در دم ــه 95دقیق ــانتیدرج ــرادس 35وگ
درجـه  94اي شـدن در دمـاي   چرخه، با تک رشته

پرایمـر بـه   اتصالبه مدت یک دقیقه، گرادسانتی
، گـراد سـانتی درجـه  60يدمـا در ثانیه40مدت 

استانداردPCRو AS-PCRي مورد استفاده براي تکنیک مرهایپرایتوال- 1جدول
PCRنوع نام پرایمرتوالی پرایمرهاPCRاندازه محصول 
202 bp5´-TTGGGCACGCTGCAGACGTCCTGGGGAG-3´35 delGNAS-PCR

5´-TTGGGCACGCTGCAGACGATCCGGGGAT-3´35 delGM
5´-GAAGTAGTGATCGTAGCACACGTTCTTGCA-3´35 delGC

724bp5´-TGGCAATGCGTTAAACTGGC-3´CX26FPCRاستاندارد
5´-TCTTTTCCAGAGCAAACCGC-3´CX26R
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درجـه  72ثانیـه در دمـاي   45گسترش به مـدت  
دقیقـه در  7و گسترش نهایی به مدت گرادسانتی

، بــر روي دســتگاه گــرادســانتیدرجــه 72يدمــا
SENSOQUEST(مــــــــــدل ترموســــــایکلر 

تنظیم گردید. بعـد  آلمان)Labcyclerشــــرکت
تکثیر یافته بر روي ، قطعاتPCRاز انجام تکنیک 

با bp100% به همراه مارکر استاندارد 5/1ژل آگارز 
ساعت الکتروفورز گردید.دت یکبه م70ولتاژ 
ژنهـاي یـابی بـه طیـف جهـش    منظور دستبه 

GJB2 ،وسـیله ه ب ـي کدُکننده ژن مـذکور،  منطقه
تکثیـر گردیـد.   (PCR)پلیمـراز ايواکنش زنجیره

ــک    ــام تکنیـ ــراي انجـ ــت  PCRبـ ــدا غلظـ ابتـ
تـر، یکرولیم20حجـم  يبـرا PCRگرهاي واکنش
مـولار  یل ـیمMgCl2 ،2/0مـولار  یل ـیم5/1شامل 
dNTP ،10ــول ــر پیکوم ــک از از ه ــايمریپرای ه

Taqمیواحد آنز5/0، )1(جدول یاختصاص DNA

polymerase از گــــرمکرویم1وDNAیژنــــوم
دقیقه 5شامل PCRبرنامه واکنش .دیگردمیتنظ

شاملچرخه35وگرادسانتیدرجه 95در دماي 
گرادسانتیدرجه 94يدمااي شدن در تک رشته
ثانیـه  20مدت پرایمر به اتصالثانیه، 30به مدت 
مـدت  ، گسترش به گرادسانتیدرجه 59در دماي 

و گســترش گــرادســانتیدرجــه 72ثانیــه در 30
سانتیدرجه 73دقیقه در دماي 7نهایی به مدت 

، بر روي دستگاه ترموسـایکلر تنظـیم گردیـد.    گراد
% بـه  5/1یافتـه بـر روي ژل آگـارز    قطعات تکثیـر  

به مدت 80با ولتاژbp100همراه مارکر استاندارد 
س از تاییـد قطعـه   شـد. پ ـ یک ساعت الکتروفـورز  

پرایمرهـاي همـراه  بـه  PCRمحصـولات  تکثیري، 
براي تعیـین تـوالی بـه شـرکت فزابیوتـک      مربوطه 

با . آنالیز توالی نوکلئوتیدي افراد مبتلاارسال شدند

:NCBI(accession numberبانک ژنـی  توالی نرمال 

NG_008358)  با استفاده از نرم افزارهـايChromas

Lite 2.0 وBLASTn.صورت گرفت

هایافته
ــداد   ــق تع ــن تحقی ــار 50در ای ــرد بیم 100(ف

(با شنوایی کامل با تایید سالمفرد 2و ) کروموزوم
ن شاهد مورد بررسی قرار پزشک متخصص) به عنوا

نفـر  33عـه، مـورد مطال بیمـار 50از کـل . گرفتند
بودند. طیف سنی مرد%) 34نفر (17زن و %)66(

سـال  36سال و با میانگین سنی 60تا 5بیماران، 
و خویشـاوندي ازدواج جهی%) نت60(نفر 30.بودند

بـــا ازدواج نیوالـــديداراهیـــبق%) 40نفـــر (20
ــدخویشــاونديریغ DNAپــس از اســتخراج .بودن

ــک   ــام تکنی ــومی و انج ــورز AS-PCRژن ، الکتروف
محصولات تکثیر یافتـه بـا اسـتفاده از پرایمرهـاي     
نرمــال و موتانــت، وجــود یــا عــدم وجــود جهــش  

35delG 100از تعداد ). 1را آشکار ساخت (شکل
39کرومــوزوم مطالعــه شــده در ایــن تحقیــق در  

کـه شـامل   مشاهده شد35delGکروموزوم جهش 
بـه  . فرد هتروزیگوس بـود 7وس و فرد هموزیگ16

تعدادي از نمونه هـا بـه   ،منظور تایید نتایج حاصله
صورت تصادفی انتخـاب و تعیـین تـوالی گردیـد و     

Chromas Liteنرم افزارتوالی با استفاده از آنالیز 

نرم همردیفی آن با توالی نرمال با استفاده ازو 2.0
پس ).3و 2لاشکاصورت گرفت (BLASTnافزار 

، AS-PCRبا تکنیـک  35delGاز غربالگري جهش 
ناحیه کد کننده ژن هدف با پرایمرهاي ویژه تکثیر 

بــر روي ژل PCRیافــت و الکتروفــورز محصــولات 
724درصد قطعه تکثیري مـورد انتظـار   5/1آگارز 

).4جفت بازي را نشان داد (شکل 

کـه نسـبت بـه    1مربوط به فـرد شـماره   N1و M1هاي، چاهک100bp: مارکر 1چاهک درصد:5/1ژل آگارزروي AS-PCRالکتروفورز محصولات -1شکل
مربـوط بـه فـرد    N3و M3نرمال و چاهـک هـاي   35delGکه نسبت به جهش 2مربوط به فرد شماره N2و M2هايچاهکهتروزیگوت،35delGجهش 
.(N: Normal, M: Mutant)است هموزیگوت35delGاست که نسبت به جهش 3شماره 
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گیريو نتیجهبحث
ــه بیمــاري  ــی از جمل هــاي کــاهش شــنوایی ارث

عامـل  GJB2جهـش در ژن  می باشد امـا هتروژن 
ــده ــنوایی حســی عم ــاهش ش ــوب -ک عصــبی مغل

-Autosomal Recessive Non(ســندرومیغیــر

Syndromic Hearing Loss- ARNSHL(
در بیشتر نقاط دنیا GJB2هاي ژن باشد. جهشمی

عامل ایجاد کننده حدود نیمی از مـوارد ناشـنوایی   
ــتند   ــدید هس ــا ش ــف ت ــه GJB2. ژن)8(خفی ک

در جایگـاه ژنـی   26کننده پروتئین کانکسـین  رمز

DFNB1  ــوزوم ــر روي کرومـ ــت در13بـ موقعیـ
13q12شش تکـرار از بـاز گـوانین در    ، داراي است

کننـده مـی باشـد و   منطقـه کـُد  30-35موقعیت 
حذف یکی از این نوکلئوتیدها باعث ایجـاد جهـش   

35delG30ایdelGکه باعـث  شود. این جهشمی
شـود، اولـین بـار توسـط     تغییر قالب خوانـدن مـی  

Zelanteگزارش شـد 1997سال و همکارانش در
بعــدها مشــخص شــد کــه ایــن جهــش      و ) 9(

ترین علت ناشنوایی مادرزادي اسپورادیک و عمومی
ارثی است. کشور ایران از اقوام گونـاگونی تشـکیل   

فرد هموزیگوس نسبت به جهشنسبت به جهش، (ب)بر روي رشته غیر کد کننده: (الف) فرد نرمال 35delGدر محل جهشGJB2ژن بخشی ازتوالی-2شکل

بر روي رشـته غیـر کـد کننـده.     BLASTnبا استفاده از نرم افزار Genbankدر با توالی نرمالناشنوافرد در GJB2ناحیه کد کننده ژن مقایسه توالی-3شکل
نشان داده شده است.باکسمحل جهش حذفی در داخل 

: شاهد، 2و1: مارکر، M% (5/1روي ژل آگارز ، بر100bpبه همراه مارکر CX26RوCX26Fتکثیر یافته با استفاده از پرایمرهاي PCRمحصولات -4شکل
)هاي بیمار: نمونه3-7
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هـاي  جهـش نسبیشده و با توجه به اینکه فراوانی
GJB2  در اقوام گوناگون متفاوت است، لازم اسـت

به صـورت جداگانـه   اقوام و نژادهاي گوناگون ایران
هـاي  ناشنوایی از جمله بیماري).10(بررسی شوند

در ایـن  شرقی است. لذا، ر استان آذربایجانشایع د
ناشـنوایی در جمعیـت  اي عامـل ه ـمطالعه جهـش 

این استان بررسی شد. از ناشنواي کانون ناشنوایان
در 35delGنمونه مورد مطالعـه جهـش   50تعداد 

فرد به صورت 7دروبه صورت هموزیگوت فرد16
این جهش بـا فراوانـی  هتروزیگوت مشاهده گردید.

هـاي  % از فراوانی زیادي در بـین جهـش  39نسبی
بنیادي 1385د. در سال شناخته شده برخوردار بو

ــن جهــش را در اســتان      ــاران فراوانــی ای و همک
ــان ــرقیآذربایج ــد18ش ــال و )11(در ص در س

ایـن جهــش را در  نسـبی انـی فراوعنصـري 1394
ــتان      ــد از اس ــتان مرن ــنواي شهرس ــت ناش جمعی

در ).12(درصد گزارش کردنـد  6شرقیآذربایجان
توسط نجم آبـادي و  2004که در سال مطالعه اي

ــت      ــورت گرف ــدران ص ــتان مازن ــاران در اس همک
35delGبیشترین جهش مربوط به جهش حـذفی  

در ایـی کـه  در مطالعـه ). 13(%) اعلام شـد 5/35(
توسط بروجنی و همکاران در اصـفهان  2010سال 

35delGهـا وابسـته بـه    % ناشـنوایی 31انجام شد، 

2014خانیانی و همکاران در سال .)10(اعلام شد
مار مبتلاء بـه ناشـنوایی در اسـتان    بی450در بین 

بیشـترین 35delGجهش حذفی شرقی، آذربایجان
شـفقتی و همکـاران  و)14(معرفی کردنـد جهش
درصـد گـزارش   5/12این جهـش را  نسبیفراوانی
دهند که جهـش  میها نشاناین یافته. )15(دادند 

35delG  در جمعیت ایرانی به خصوص در منـاطق
باشد. فراوانی ناقلان این شمال غرب ایران شایع می

جنـوب اروپـا   % و در26/1جهش در شـمال اروپـا   
رصــد نــاقلین د).10(% گــزارش شــده اســت96/1

تـرین جهـش در   شـایع عنـوان بـه  35delGجهش
هــاي درجمعیــتو%2-4یــت سفیدپوســتان جمع

گـزارش شـده   %5/3-4یونانی و آلمانی این میزان
دهـد ناشـنوایی در نتیجـه ایـن     است که نشان می

در توانـد یـک   جهش بـه صـورت هموزیگـوت مـی    
نوزاد تازه متولد شـده را تحـت تـاثیر قـرار     2500

در 35delGو جهش GJB2ارتباط ژن ).16(دهد

ایجاد ناشنوایی غیرسندرمی با الگوي وراثتی اتوزوم 
متغیـر  %0-40هاي مختلف بینمغلوب درجمعیت

هاي دیگري بـا فرکـانس بـالا بجـز     باشد. جهشمی
35delGهــاي هــاي قبیلــههــا و گــروهدر جمعیــت

در 167delTمختلف گزارش شـده اسـت. جهـش    
جهـش  )،17(نـاقلین % 5/7یهودیان اشـکنازي بـا   

235delC 19و18(% نـاقلین 2تـا  1در ژاپن با،(
% ناقلین و 6/11در جمعیت تایوان با V37Iجهش 
، نشـان  )20(در جمعیـت آفریقـا  R143Wجهش 

هـا  ایـن جمعیـت  دربنیانگـذاري اثـر  وجود نده ده
ترکیبـی از  ،رغم این تنـوع فرکـانس  باشد. علیمی

هـا، بررسـی  جمعیـت ها در بسـیاري از  انواع جهش
هاي مختلف حائز هاي این ژن را در جمعیتجهش

در استان آذربایجانشرقی نیز انواع نماید. اهمیت می
GJB2ها بـا فرکـانس هـاي مختلـف در ژن     جهش

جهـش  گزارش شده است که از جمله می توان به 
R216K وC202R اينقطـه هـاي جهشبه عنوان

شـده انـد  و همکاران گزارشجدید توسط عنصري 
جهش اما در مطالعه حاضر؛ اشاره کرد)18و 12(

به نظر می رسـد  .یافت نشدGJB2در ژندیگري 
و عـدم وجـود   35delGبالا بودن فراوانـی جهـش   

در جمعیـــت GJB2دیگـــر در ژن هـــايجهـــش
هاي ناشنواي مورد مطالعه به دلیل بالا بودن ازدواج

50خویشاوندي می باشد که در مطالعـه حاضـر از   
%) حاصـل ازدواج  60فـرد ( 30فرد مورد مطالعـه،  

هـاي  خویشاوندي بـوده اسـت. لـذا کـاهش ازدواج    
خویشاوندي در خانواده هاي مبتلا بـه ناشـنوایی و   

ــل از ا  ــل از انجــام مشــاوره ژنتیکــی قب زدواج و قب
.پیشنهاد می گرددبارداري

ــدم    ــاران و ع ــودن ســن برخــی از بیم ــایین ب پ
موفقیت در نمونه گیري خونی و همچنـین نـاقص   

هاي این بودن پرونده برخی از بیماران از محدودیت
هـاي  مطالعه بود که باعث گردید که تعـداد نمونـه  

مورد مطالعه کم باشد. لـذا، مطالعـات تکمیلـی بـا     
د نمونه هاي زیاد پیشنهاد می گردد.تعدا

افـراد  GJB2مقایسه توالی ناحیه کد کننـده ژن  
ناشنواي مورد مطالعه با تـوالی نرمـال بانـک ژنـی     

ترین جهش شایع35delGدهد که جهش نشان می
باشـد، همچنـین   مـی مبتلایـان عامل ناشنوایی در 

آمـده در مقایسـه بـا    دسته بمتفاوت بودن نتایج 
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هاي بیانگر وجود احتمالی جایگاهدیگران،مطالعات
باشـد کـه   در ایـن منطقـه مـی   دیگـر  ژنی دخیـل  

غربــالگري جمعیــت ناشــنواي ایــن منــاطق بــراي  
شود.ژنی مذکور توصیه میهاي جایگاه 

تشکرتقدیر و 
اران، ریاست و کارکنان هاي محترم بیمخانوادهاز 

کـه در انجـام ایـن   وایی تبریـز  کانون ناشـن محترم 
م. ایـن  یکن ـرا یاري نمودند، تشـکر مـی  مامطالعه 

دانشگاه آزاد اسـلامی  آزمایشگاه ژنتیک مطالعه در 
.انجام یافتواحد مرند
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Investigation of the GJB2 gene mutations among subjects with non-
syndromic sensorineural hearing loss
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Abstract
Background: Hearing impairment as a heterogeneous disorder is the most common sensory
defect that occur 1 in 1000. Mutations in GJB2 (CX26) gene at DFNB1 locus on 13q12 are
responsible for autosomal recessive non-syndromic hearing loss (ARNSHL) in many
populations. This study investigates the GJB2 gene mutations in deaf patients refereed to the
deaf center of Tabriz.
Methods: In the present descriptive- laboratory study, 50 patients with NSHL were selected
from the deaf center of Tabriz, Iran. After taking 5 ml blood samples (5ml) from the patients,
genomic DNA was extracted using the Rapid Genomic DNA Extraction (RGDE) method. In
this study, detection of common mutation in GJB2 gene (35delG) using AS-PCR method and
other mutations with direct sequencing of amplified fragments of coding region was
performed.
Results: In this study, only 35delG mutation was observed in the GJB2 gene. From 50 deaf
persons, 16 patients (32%) were homozygous, 7 patients (14%) were heterozygous and 27
patients (54%) were normal for 35delG mutation. In heterozygous and normal individuals for
35delG mutation, another mutation was not observed. Therefore, the frequency of 35delG in
the study population is 39%.
Conclusion:
The results of this study show that, 35delG mutation is the most common mutation in the
cause of hearing loss in the patients, but other genes are involved in the pathogenesis of
deafness and further studies are needed to identify them. Therefore, mutation screening of
individuals with hearing loss referred to genetic counseling centers before marriage and
pregnancy is recommended.

Keywords: Hearing loss, GJB2, Mutation
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