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:مقدمه
ترين نقص حسي در  ناشنوايي مادرزادي متداول

شيوع آن  هاي جهانيبر اساس تخمين انسان است و
 روش چند به ناشنوايي). 2 ،1(باشد  مي وزادانن 1000/1

ساس علائم باليني در يك روش بر ا تقسيم بندي مي شود.
هدايتي (اختلال گوش بيروني يا مياني)،  ناشنوايي به انواع

سي عصبي (اختلال گوش دروني) و ناشنوايي حناشنوايي 
 در  .شودحسي عصبي) تقسيم مي مخلوط (هدايتي و

ديگر به انواع سندرمي و غير سندرمي  هاي روش
ش از اساس سن آغاز نيز ناشنوايي پي بر. شودبندي ميدسته

درصد  50). بيش از 3- 5وجود دارد ( و پس از تكلم تكلم
 ناشنوايي. )6موارد ناشنوايي مادرزادي وراثتي است (

مي شود.  بندي تقسيم وراثتي الگوي اساس بر خود وراثتي
درصد) داراي  80گروه عمده اي از اين موارد (بيش از 

 يدرصد الگوي اتوزوم 20تا  15توارث اتوزوم مغلوب، 
اشكال  ).7يا ميتوكندريايي هستند ( X و بقيه وابسته به غالب
 مغلوب به صورت يسندرمي ناشنوايي براي توارث اتوزوم غير

DFNB، صورت براي توارث اتوزوم غالب به DFNA   
  ).8( نشان داده مي شوند DFNX به صورت X و براي وابسته به

  چكيده:
اتوزومي مغلوب در ترين دلايل ناشنوايي غيرسندرومي يكي از فراوان TMC1هاي ژن جهش زمينه و هدف:

هاي زياد شناخته شده در آن، استفاده از با توجه به اندازه بزرگ اين ژن و جهش .باشدهاي مختلف ميجمعيت
شود. در مطالعه حاضر، ماركرهاي چند شكل جهت تشخيص ناقلين و تشخيص پيش از تولد پيشنهاد مي

پنج قوم مختلف جمعيت ايراني مورد بررسي قرار ، در CAهاي تكراري با توالي D9S1837دهندگي ماركر اطلاع
  گرفت.

توسط واكنش  TMC1واقع در ژن  D9S1837تحليلي، جايگاه ژني  -در اين مطالعه توصيفي روش بررسي:
) و در نهايت الكتروفورز PAGEآميد (اكريل) و سپس الكتروفورز ژل پليPCRمرازي (اي پليزنجيره

هاي ي هتروزيگوسيتي و نتايج حاصل از ژنوتيپفركانس آللي، درجه ديد.فلورسنت موئينه تعيين ژنوتيپ گر
 GenePopو  GeneMarker HID ،Microsatellite Toolsهاي افزارفرد سالم غيرخويشاوند توسط نرم 165

  محاسبه شد.
فراواني دهد كه بيشترين آلل در جمعيت ايراني را نشان مي GenePop ،11نتايج حاصل از برنامه  يافته ها:

 %70ي اقوام بالاي باشد. هتروزيگوسيتي ماركر در همهمي 36/0جفت باز با فراواني  239مربوط به آلل 
را در ميان اقوام مختلف و  %8/84باشد كه از ميان آن ها قوم عرب وآذري بالاترين هتروزيگوسيتي به ميزان مي

) محاسبه شده گوياي PIC( ت اطلاعاتي چند شكليباشند. در نهايت مقدار ظرفيكل جمعيت ايراني را دارا مي
  باشد.در اقوام مورد بررسي جمعيت ايراني مي D9S1837دهندگي شديد ماركر اطلاع

توان به عنوان يك ابزار بسيار را مي D9S1837بر اساس نتايج حاصل از اين مطالعه، ماركر  نتيجه گيري:
يش از تولد مرتبط با ناشنوايي غيرسندرومي اتوزومي دهنده به منظور تشخيص مولكولي و تشخيص پاطلاع

 به روش آناليز پيوستگي در جمعيت ايراني معرفي نمود. TMC1مغلوب وابسته به ژن 

  
 D9S1837، .PCR، ماركر TMC1ژن  ناشنوايي غيرسندروميك اتوزومي مغلوب، هتروزيگوسيتي، هاي كليدي: واژه
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ترين  يكي از شايع TMC1هاي ژن جهش
سندروميك با وراثت  هاي مسئول ناشنوايي غيرجهش

هاي جهان از جمله اتوزومي مغلوب در بسياري از جمعيت
 ي شبهكننده كد TMC1 ). ژن9باشد (جمعيت ايراني مي

 كانال غشائي است كه در گوش مياني يافت پروتئين 
قرار  (9q21.12) 9شود. اين ژن بر روي كروموزوم  مي

  توليد  KD87اگزون و پروتئيني به وزن  24دارد، شامل 
را شناسايي  TMC1. تاكنون چندين جهش ژني كند مي

سندرومي را ايجاد  كرده اند كه يك فرم ناشنوايي غير
اميده مي شود و به صورت ن DNFB7/NFB11كرده كه 

مطالعه  بنابراين،). 10( اتوزومي مغلوب به ارث مي رسد
   ARSHL هاي اصلي درگير در ژنتيكي لوكوس

به منظور روشن سازي سبب شناسي و مكانيسم هاي 
زايي آن و تداخل درماني آينده ضروري احتمالي بيماري

  .رسد به نظر مي
ش تشخيص مولكولي ناشنوايي بر اساس دو رو

مستقيم توسط آناليز  بررسي مستقيم جهش و بررسي غير
هاي شود. انتخاب روش در تشخيصپيوستگي انجام مي
هاي ژن مورد بررسي، بستگي دارد مولكولي به ويژگي

توان به تعيين توالي ژنوم ). در بررسي مستقيم مي11(
كننده بيماري اشاره هاي ايجاد بيماران براي تشخيص جهش

داراي جهشي  هاي با اندازه كوچك واي ژنكرد كه بر
اما به دليل اندازه ؛ )12باشد (خاص با شيوع بالا مناسب مي

هاي مشاهده شده  و پراكندگي جهش TMC1 بزرگ ژن
يكسان اين  نيز شيوع تقريباً در نواحي مختلف ژن و

ها در جمعيت ايراني، روش مستقيم براي بررسي اين جهش
به منظور جلوگيري و بهتر است باشد ها مناسب نميجهش

مستقيم استفاده  از اتلاف وقت و هزينه از روش غير
ي موشكافانه و غير به منظور مطالعهبنابراين . )13گردد (

هاي مسبب هاي ژنهاي متنوع در لوكوسمستقيم جهش
   ي قويناشنوايي نيازمند معرفي ماركرهاي اطلاع دهنده

)strongly informative markers( به  جمعيت منحصر در
اولين قدم براي رسيدن به اين هدف،  .يمباشفرد ايراني مي

 در ي ژنتيكي وابسته به ژنهاماركر هاي دقيقبررسي
  است.هاي ايراني جمعيت

 يكي از ماركرهاي مورد استفاده در بررسي غير
   هاي تكراري پشت سر هم مستقيم، توالي

)Short tandem repeat= STR( باشمي) چند14ند .( 
 2هاي توالي كوتاه از تغيير در تعداد واحد STRهاي شكلي

ايجاد  ،نوكلئوتيدي كه پشت سر هم تكرار شده است 4تا 
هاي پيوستگي جهت افزايش كيفيت شوند. در آناليزمي

دهنده استفاده شود. لازم است كه از ماركرهاي اطلاع
لاعاتي دهندگي يك ماركر توسط فاكتور ظرفيت اطاطلاع

 )Polymorphism information conten= PIC(چند شكلي 
هاي ژني در براي جايگاه PICگردد. مقدار مي محاسبه

شود كه وينبرگ تعريف مي - جمعيت در تعادل هاردي
باشد و ها و هتروزيگوسيتي ماركر ميوابسته به تعداد آلل
هاي گوناگون به دليل ساختار ژنتيكي بنابراين در جمعيت

). بنابراين جهت غربالگري 16 ،15باشد (تفاوت متغير ميم
مستقيم، بايستي كه ماركرهاي  ها به روش غيربهينه جهش

هاي مختلف ارزيابي شوند و مورد استفاده در جمعيت
دهنده هر جمعيت به طور مجزا مشخص ماركرهاي اطلاع

  گردند.
هاي مختلفي در ناحيه ژن  STRها در پايگاه داده

TMC1 ها ماركر درون ژني  في شده است. يكي از آنمعر
D9S1837 باشد كه به علت پيوستگي آن به ژن ميTMC1 

ها  و هتروزيگوسيتي بالاي اين ماركر طبق گزارشات پايگاه
تر در جمعيت ايراني و مطالعات قبلي جهت بررسي بيش

انتخاب گرديد. در اين مطالعه به بررسي خصوصيات و 
كر در پنج قوم جمعيت ايراني دهندگي اين ماراطلاع

پرداخته شده و در نهايت نتايج آن مورد مقايسه قرار گرفته 
  است.

  

  :بررسي روش
تحليلي، پس از موافقت  -در اين مطالعه توصيفي

 165ي اخلاق دانشگاه علوم پزشكي شهركرد، از  كميته
از پنچ قوميت فارس، آذري،  خويشاوند فرد شنواي غير

ها مساوي از خانم به تعداد تقريباًتركمن، گيلك و عرب 
ميلي ليتر  10گيري انجام شد. از هر فرد و آقايان نمونه

با  EDTAليتر خون تام در لوله هاي حاوي يك ميلي
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ها اطلاعات دموگرافيك آن. تهيه شد M 5/0غلظت 
 DNAها تا زمان شروع استخراج  نآبت و خون ث

  نگهداري شدند. -C20°ژنومي، در دماي 
هاي  ژنومي با روش DNAين تحقيق در ا

محلول نمكي استخراج شد و كميت حاصله به كمك 
(ايزوژن، آمريكا) مورد بررسي  1000دستگاه نانو دراپ 

مربوط به ژن  STRقرار گرفت. كليه ماركرهاي 
TMC1 از طريق پايگاه داده ،UniSTS  موجود در
، به همراه درجه هتروزيگوسيتي و تنوع NCBIسامانه 
آوري شد. سپس هاي مختلف جمعدر جمعيت آللي

را كه نوعي ماركر درون ژني (واقع  D9S1837ماركر 
ها ) با هتروزيگوسيتي بالا در ساير جمعيت1در اينترون 

  ).17تر انتخاب گرديد (باشد جهت مطالعات بيشمي
پرايمرهاي مورد استفاده در اين تحقيق، از پايگاه 

. توالي خراج گرديداست NCBIدر سايت  UniSTSداده 
و  ’CATGATGGTGGTCTCTGG -3-’5 پرايمر پيشرو
 GGTGGGGCTCAAAGAGTAG -3-’5پرايمر پيرو ً 

) PCRاي پليمراز (باشد كه با انجام واكنش زنجيرهمي
 ).18كند (جفت باز توليد مي 251- 205قطعاتي به طول متغير 

 Touchبا برنامه  DNAهاي بر روي نمونه PCRواكنش 

Down سي توسط دستگاه ترموسايكلر (آستك پي 
  .)1 ، آمريكا) انجام شد (جدول شماره818

 

برنامه بهينه شده نهايي  :1شماره  جدول
  D9S1837دستگاه ترموسايكلر براي ماركر 

 تعداد سيكل مدت  )C°دما (مرحله
 1 دقيقه 3  196
 سيكل تاچ داون 7 ثانيه30 296

  *هثاني30  62الي 56
  ثانيه30  72

 سيكل معمولي 27 ثانيه30 396
  ثانيه30  55
  ثانيه30  72

 1 دقيقه 8 472
 كم شدن يك درجه در هر سيكل*
 

 شامل:  PCRتركيبات مورد نياز واكنش 
ميكروليتر از  1/0پيكومول)،  10ميكروليتر از دو پرايمر ( 1

DNA Polymerase Taq )5 1تر)، واحد در هر ميكرولي 
ميكروليتر  5/2ميلي مولار)،  dNTP mix )10ميكروليتر از 

  2Mgclميكروليتر از  Taq DNA buffer )X10 ،(1از 
نانوگرم) كه  80( DNAميكروليتر از  2ميلي مولار) و  50(

  حدود ميكروليتر رسانيده شد.  25به حجم  O2ddHبا 
بر روي  PCRميكروليتر از هر يك از محصولات  1- 5/2
بيس اكريل آميد به  1درصد (نسبت  8پلي اكريل آميد  ژل
ولت رانده  200اكريل آميد) به مدت سه ساعت با ولتاژ  19

آميزي شد و سرانجام ژل حاصله به روش نيترات نقره رنگ
 )1(تصوير شماره گرديد 

 

  %8ميد آبر روي ژل پلي اكريل  D9S1837ماركر PCRنتيجه : 1 تصوير شماره
 10هر . هاي مختلف است در نمونه CAهاي تكراري دو نوكلئوتيدي  اختلاف در تعداد توالي ها نشان دهنده للآ اندازه متفاوت

جفت  100در ستون اول ماركر  Mباشند. جفت باز مي 251-205نمونه هتروزيگوت هستند و باندهاي مورد انتظار در محدوده 
  دهد.بازي را نشان مي
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حصولات با ييد كيفيت باندها، مأپس از ت
استفاده از دستگاه الكتروفورز موئينه فلورسنت مورد 
بررسي قرار گرفتند. جهت تعيين طول محصولات 

PCR  5'توسط دستگاه الكتروفورز موئينه، انتهاي 
(رنگ آبي)  Fam-6پرايمر پيرو با رنگ فلورسنت 

 ABI Prism 3130نشاندار شد كه توسط دستگاه 

به صورت نمودار در  خوانده شده و در نهايت نتايج
نمايش داده شد. نتايج جاصل  Peak Scannerافزار نرم

 تعيينSTR  GeneMarker HIDافزار از نمودارها توسط نرم
بندي با توجه به بندي شدند كه اين آللآلل ژنوتيپ و

سايز به دست آمده توسط الكتروفورز ژل موئينه انجام 
  ).2 شد (تصوير شماره

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
 
  
  
  
  

  STR GeneMarker HIDافزار توسط نرم D9S1837هاي ماركر تعداد آلل :2 تصوير شماره
آلل مشاهده  11نمونه  7باشند. در اين هموزيگوت مي 7و  1هاي هتروزيگوت و نمونه 6و  5، 4، 3، 2هاي نمونه

 ها نشان داده شده است.شده در كليه نمونه
 

ي نتايج پس از تعيين ژنوتيپ افراد آناليز آمار
لي، درجه هتروزيگوسيتي و آلفراواني  محاسبهشامل 

  فراواني ژنوتيپي مشاهده شده و مورد انتظار 
نين همچ وهاي هموزيگوت و هتروزيگوت  فنوتيپ

با استفاده از ) HWEوينبرگ ( -بررسي تعادل هاردي
). آزمون فيشر يكي از 16( انجام شد GenePopپايگاه 
باشد. آزمون فيشر رگ ميوينب -هاي تعادل هارديروش

و  هاي نادر وجود دارد مناسب است وقتي كه آلل
بنابراين بايستي براي ماركرهايي كه تعداد زيادي آلل دارند 

. )20 ،19هاي ريزماهواره) استفاده شود ( (مانند لوكوس

افزار با استفاده از آزمون دقيق فيشر به بررسي اين نرم
  پردازد.مي وينبرگ -هارديتعادل 

 Microsatellite toolsافزار در پايان به كمك نرم
دهندگي را محاسبه كرده و ميزان اطلاع PIC ميزان

). 21ماركر مورد نظر در اقوام مختلف بررسي شد (
جهت استفاده در آناليز  دهندگي يك ماركراطلاع

پيوستگي توسط فاكتور ظرفيت اطلاعاتي چند شكلي 
)PICفاكتور براي جايگاه  شود. اينگيري مي) اندازه

وينبرگ در جمعيت  -ماركرهاي داراي تعادل هاردي
ها و شود و به تعداد و فراواني آللتعريف مي
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هتروزيگوسيتي مشاهده شده در جمعيت وابسته است. 
دهندگي دهنده اطلاعنشان 7/0بزرگتر از  PICمقدار 

شديد ماركر در آناليز پيوستگي براي ژن پيوسته به آن 
دهنده باشد نشان 7/0و  44/0مابين  PICگر مقدار است. ا
دهندگي متوسط ماركر است و در صورتي كه اين اطلاع

دهندگي ماركر برسد اطلاع 44/0مقدار به كوچكتر از 
  آيد.ضعيف به شمار مي

  
  :هايافته

  هاي افراد شنواي نمونه PCRمحصول 
ابتدا با روش  D9S1837خويشاوند ماركر  غير

درصد  8بر روي ژل پلي اكريل آميد  الكتروفورز
مشاهده و ارزيابي شد و با اطمينان از وجود 

مناسب با استفاده از الكتروفورز  PCRمحصولات 
بندي شدند. نوتيپ و آللفلورسنت موئينه تعيين ژ

به دو صورت  هاآلل بندي 1مطابق با تصوير شماره 
تعداد جفت باز طول محصولات و تعداد تكرارهاي 

CA دهنده وجود ان شده است. نتايج حاصل نشانبي
باشد. از ميان تمامي آلل در جمعيت ايراني مي 11
 9آلل، تركمن  10، آذري آلل 9ها قوم فارس آلل

آلل را دارا بودند  11آلل و عرب  11آلل، گيلك 
  ).2 (جدول شماره

  
  م از جمعيت ايرانيدر پنج قو D9S1837ها و درصد فراواني آللي ماركر آلل: 2جدول شماره 

  11  10  9  8  7 6 5 4 3 2  1  شماره
  آلل            
  قوم

221  223 225 237 239 241 243  245  247  249  251  
CA8 CA9CA10CA16CA17CA18CA19 CA20 CA21 CA22 CA23 

  56/1  0  56/1  81/7  0 44/23 25/31 56/1 50/12 94/10  38/9  فارس
  03/3  55/4  0  52/1  06/6 15/15 36/36 58/7 61/10 61/10  55/4  آذري
  52/1  0  0  03/3  03/3 67/16 85/34 52/1 15/15 18/18  06/6  تركمن
  52/1  52/1  52/1  03/3  52/1 24/24 88/37 55/4 09/9 09/9  06/6  گيلك
  52/1  52/1  52/1  58/7  52/1 61/10 91/40 09/9 58/7 15/15  03/3  عرب

 كليه اقوام
  معيت ايرانيج

76/5  33/13 21/11 85/4 36/36 58/17 42/2  24/4  21/1  52/1  52/1  

تكثير شده را بر حسب جفت باز نشان مي دهد. رديف سوم  DNAرديف اول شماره آلل را نشان مي دهد. رديف دوم طول قطعه 
  .را نشان مي دهد CAتعداد تكرار دي نوكلوئيد 

  
در نهايت با تعيين ژنوتيپ افراد، درصد 

انتظار و  هتروزيگوسيتي و هموزيگوسيتي مورد
مشاهده شده براي هر قوم به طور جداگانه و 

همچنين به طور كلي براي جمعيت ايراني توسط 
  ).3محاسبه شد (جدول شماره  GenePopافزار نرم

  
  GenePopبا استفاده از پايگاه  D9S1837درصد هتروزيگوسيتي و هموزيگوسيتي مورد انتظار و مشاهده شده ماركر  :3شماره  جدول

  هموزيگوسيتي (درصد) (درصد)تروزيگوسيتيه  قوم
  مشاهده شده  مورد انتظار همشاهده شد مورد انتظار

  2/31  3/18 8/68 7/81  فارس
  2/15  0/18 8/84 0/82  آذري
  2/24  9/19 8/75 1/80  تركمن
  2/18  4/21 8/81 6/78  گيلك
  2/15  1/21 8/84 9/78  عرب

  2/21  0/20 8/78 0/80  كليه اقوام ايراني
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وينبرگ براي جايگاه ماركر  -هارديتعادل 

D9S1837  در اقوام مختلف كشور و همچنين براي
مورد  GenePopافزار جمعيت ايراني با استفاده از نرم

تر از بزرگ Pبررسي قرار گرفت. نتايج نمايانگر مقدار 
باشد. سرانجام به در تمامي اقوام مورد بررسي مي 05/0

ري، تركمن، گيلك اين علت كه هر پنج قوم فارس، آذ
 - و عرب در جايگاه ژني ماركر در تعادل هاردي

هاي حاصل از با توجه به داده .وينبرگ قرار داشتند
ها وهتروزيگوسيتي مشاهده شده، مقدار فراواني آلل

PIC افزار با استفاده از نرمMicrosatellite Tools در ،
  .)4 اقوم مورد بررسي، محاسبه شد (جدول شماره

  
 PICتعادل هاردي وينبرگ و مقدار  :4ماره جدول ش

  در جمعيت ايراني و اقوام آن D9S1837براي ماركر 

 تعادل هاردي وينبرگ  قوم
)P*(

PIC

 9/77 7367/0  فارس
 9/78 0669/0  آذري
 1/76 7959/0  تركمن
 7/74 8747/0  گيلك
 6/75 8185/0  عرب

 7/77 1705/0  كليه اقوام ايراني
  .ظرفيت اطلاعاتي چند شكلي =PICشر، بر اساس آزمون في*

  
  بحث:

هاي ماركر اين تحقيق جهت تعيين ويژگي
D9S1837 هاي مختلف آن در جمعيت ايراني و قوم

صورت گرفته است.  اين بررسي ما را قادر به انتخاب 
ماركرهاي مناسب به منظور تشخيص مولكولي 

  مسئول ناشنوايي به روش  TMC1هاي ژن جهش
هاي تشخيصي نمايد و در پيشرفت روشيمستقيم م غير

  باشد.در جمعيت ايراني موثر مي
آلل شناسايي شده بر  11در مطالعة حاضر از بين 

كه داراي طول محصول  5، آلل D9S1837روي ماركر 
PCR 239  كه داراي  9و آلل  %36/36جفت باز با فراواني

 %21/1جفت باز با فراواني  PCR 247طول محصول 
رين فراواني را در مترين و كشتبه ترتيب بي ،باشندمي

اساس  ). بر2(جدول شماره  جمعيت ايراني نشان دادند
هاي اين ماركر آلل UniSTS ه ياطلاعات پايگاه داد

جفت باز  PCR 251-205محصول  ه يداراي محدود
با توجه به نتايج به دست آمده از اين  ).16باشند (مي

جفت باز  221ها در جمعيت ايراني از مطالعه طول آلل
جفت باز  221تر از هاي كوتاهآغاز شده و در نتيجه آلل

حاضر  ه يبراساس نتايج مطالع باشد ورا دارا نمي
، 229، 227هاي ها آللبرخلاف گزارشات ديگر جمعيت

  .راني مشاهده نشددر جمعيت اي 235و  233، 231
 9دهنده وجود اين ماركر در قوم فارس نشان

آللي بود كه در جمعيت ايراني ديده شد و در  11آلل از 
درصد داراي  25/31با فراواني  239اين ميان آلل 

با فراواني  251و  247، 237هاي آلل بيشترين فراواني و
ها بر درصد داراي كمترين فراواني هستند. بررسي 56/1
آلل هستند  10وي افراد قوم آذري نيز حاكي از وجود ر

 52/1و  36/36به ترتيب با درصد  245و  239كه آلل 
آيند و ها به شمار ميترين آللترين و كميابشايع

 247هاي اين قوم حاكي از فقدان آلل ژنوتيپ بررسي
 9مشاهده شده در جمعيت ايراني هستند. قوم تركمن 

 85/34با درصد  239ه آلل آلل را نشان دادند ك
ترين كمياب 52/1با درصد  251و  237ترين و آلل شايع

آلل مشاهده  11فراواني را دارند. قوم گيلك داراي همه 
با  239ها، آلل شده در جمعيت ايراني بود و در ميان آلل

، 247، 243ترين و چهار آلل درصد شايع 88/37فراواني 
ها ترين آللصد كميابدر 52/1با فراواني  251و  249

با  239در نهايت، در قوم عرب آلل  شوند.محسوب مي
، 247، 243 هايدرصد بيشترين و آلل 91/40فراواني 

داراي كمترين درصد  52/1با فراواني  251و  249
  باشند.فراواني مي

درصد هتروزيگوسيتي مشاهده شده براي ماركر 
D9S1837 است  %8/78در جمعيت ايراني  طور كليه ب

) %80كه كمي كمتر از درصد هتروزيگوسيتي مورد انتظار (
 باشد. درصد هتروزيگوسيتي گزارش شده براي ماركر مي

D9S1837  توسطMammalian Genotyping Service 
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كه كمتر از درصد هتروزيگوسيتي به دست  باشدمي 74%
). 22( آمده براي جمعيت ايراني در اين مطالعه است

 8/84يگوسيتي مشاهده شده با درصد بالاترين هتروز
ترين درصد متعلق به قوم آذري و عرب و پايين

متعلق به قوم  8/68هتروزيگوسيتي مشاهده شده با درصد 
  باشد.فارس مي

هاي ژنوتيپي و آللي پس از تخمين فراواني
وينبرگ نيز توسط  -ها، برقراري تعادل هارديداده
ين آزمون فرض بررسي شد. در ا GenePopافزار نرم

وينبرگ در جمعيت -صفر بر مبناي وجود تعادل هاردي
ايراني و اقوام مورد بررسي قرار دارد. در صورتي كه 

شود فرضيه صفر مبني  05/0حاصله كوچكتر از  Pمقدار 
). 23( شودوينبرگ رد مي -بر وجود تعادل هاردي
در  05/0بزرگتر از  Pمقدار  4مطابق با جدول شماره 

حاكي از وجود  D9S1837راني براي ماركر جمعيت اي
باشد. مقدار وينبرگ در اين جمعيت مي-تعادل هاردي

P  تخمين  05/0براي پنج قوم مورد بررسي نيز بزرگتر از
زده شد. بنابراين اين اقوام براي جايگاه ژني ماركر 

D9S1837 وينبرگ قرار دارند. -در تعادل هاردي 
براي  PICار بر اساس نتايج به دست آمده مقد

 7/0كليه اقوام بررسي شده در جمعيت ايراني بالاتر از 
  براي اين پنج قوم و  D9S1837است در نتيجه ماركر 

هاي ژن به طور كلي جمعيت ايراني جهت بررسي جهش
TMC1 دهندگي به روش آناليز پيوستگي داراي اطلاع

در ميان اقوام مختلف شديدترين قوي است. 
مربوط به قوم آذري  D9S1837ر دهندگي ماركاطلاع
  است.

  
  گيري:نتيجه

دهد كه ماركر نتايج اين پژوهش نشان مي
D9S1837  واقع در ناحيه ژنTMC1  آلل و  8با بيش از

 PICدرصد و همچنين مقدار  8/78هتروزيگوسيتي 
در جمعيت ايراني به عنوان يك ماركر با  777/0
 هاي مولكوليدهندگي شديد جهت تشخيصاطلاع

با توارث  TMC1سندروميك مرتبط با ژن  ناشنوايي غير
اتوزومي مغلوب به روش آناليز پيوستگي در جمعيت 

  گردد.ايراني معرفي مي

  
 تشكر و قدرداني:

در پايان از معاونت محترم تحقيقات و فن 
آوري دانشگاه علوم پزشكي شهركرد كه با تصويب 

نمودند اين طرح، هزينه هاي انجام مطالعه را پرداخت 
  .تشكر فراوان مي گردد
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Background and aims: TMC1 gene mutations are one of the most common causes of autosomal 
recessive Non-syndromic hearing loss (ARNSHL) in different populations. In view of large size 
of the gene and the large number of identified mutations in TMC1, use of polymorphic markers 
is suggested for carrier detection and prenatal diagnosis. The aim of this study was to evaluate 
informativeness of D9S1837 CA repeat STR marker in five different ethnic of Iranian 
population. 
Methods: In this descriptive analytical study the locus of D9S1837 within TMC1 gene was 
genotyped by polymerase chain reaction (PCR), polyacrylamide gel electrophoresis (PAGE) and 
fluorescent capillary electrophoresis, respectively. Allelic frequency, heterozygosity rate and 
genotyping data from 165 unrelated healthy individuals were estimated by Gene Marker HID 
Human STR Identity software, Gene Pop program and Microsatellite Tools software.  
Results: The result obtained through Gene Pop program indicated the presence of 11 alleles of 
D9S1837 marker in the Iranian population. The most frequent allele was computed for 239 bp 
with 36% frequency. Heterozygosity of all investigated ethnic groups was above 70%, but 
among all Arab and Azeri ethnic groups had the highest heterozygosity (84.8%). The data of PIC 
value demonstrated that the D9S1837 marker was found highly informative in the examined 
population. 
Conclusion: According to the results of this study, D9S1837 marker could be used as an 
informative tool for carrier detection and prenatal diagnosis of TMC1 based ARNSHL by 
linkage analysis in Iranian population. 
 
Key words: ARNSHL, Heterozygosity, TMC1 gene, D9S1837 marker, PCR. 
 


