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  :مقدمه

يك اختلال حسي، عصبي است  )HL( ناشنوايي
  يليون نفر در م 70هاي انجام شده   كه طبق ارزيابي

اين مشكل بيشترين . سر تا سر جهان از آن رنج مي برند
در  1اختلال موجود در هنگام تولد است كه با ميانگين 

هنگام  تشخيص دير. )1(دهد  نوزاد رخ مي 1000هر
شود   ناشنوايي و يا ناشنوايي كه تشخيص داده نمي

 يهاي ارتباطي و زبان  تواند اثر عميقي بر روي قابليت مي
اجتماعي يك كودك  -و همچنين تكوين ارتباط رواني

ناشنوايي يك اختلال بسيار هتروژن  ).2( داشته باشد
تواند به دليل فاكتورهاي ژنتيكي، محيطي  باشد و مي مي

موارد ناشنوايي  %50بيشتر از  ).3،4(يا هر دو رخ دهد 
ا ه آن% 70مقدار، ناشي از عوامل ژنتيكي است كه از اين 

هاي   باقيمانده ناشنوايي% 30 و سندرومي غيراز نوع 
موارد ناشنوايي، % 70حدود . )5( باشد سندرومي مي

 غير ناشي از فاكتورهاي ژنتيكي از نوع ناشنوايي
 )6،7( است )ARNSHL( سندرومي مغلوب اتوزومي

  :چكيده
بيش . ناشنوايي يك اختلال حسي، عصبي است و بيشترين اختلال موجود در هنگام تولد است :زمينه و هدف

 ژنتيكي آن به دو نوع سندرومي و غير سندرومي تقسيم مي شود كه انواع . موارد ناشنوايي ارثي است% 60از 
اين مطالعه با . رخ مي دهد%) 70(با بيشترين درصد  )ARNSHL(نا شنوايي غير سندرومي مغلوب اتوزومي 

  .انجام شد ARNSHLدر خانواده هاي مبتلا به  DFNB93هدف تعيين پيوستگي ژنتيكي به لوكوس 
داراي حداقل  ARNSHLبزرگ مبتلا به  شجره 40 روي بر آزمايشگاهي وصيفيت مطالعه اين :روش بررسي

استان هاي  ، ازGJB2دو بيمار، والدين سالم و عمدتاً داراي ازدواج خويشاوندي و منفي از نظر جهش هاي ژن 
سپس خانواده ها براي پيوستگي ژنتيكي به . گرديد انجام چهارمحال و بختياري و كهگيلويه و بويراحمد

  .و سپس ژل پلي اكريل آميد بررسي شدند PCRو روش  STRبا استفاده از نشانگرهاي  DFNB93وكوس ل
 SLINKارزش . پيوستگي نشان داد DFNB93به لوكوس %) 5/2(خانواده  1خانواده،  40از تعداد  :يافته ها

  .حاسبه شدم 05/2بيشينه چند نقطه اي  LODو  05/2بيشينه دو نقطه اي  LODو  67/2اين خانواده 
بر اساس نتيجه پژوهش حاضر، اين لوكوس احتمالاً نقش كمي در ايجاد ناشنوايي در جمعيت  :نتيجه گيري
دارد ولي براي تعيين نقش دقيق تر اين لوكوس در ايجاد ناشنوايي در جمعيت ايراني، ) دو استان(مورد مطالعه 

  .مطالعات بيشتري ضروري مي باشد
  

 .، نا شنوايي غير سندروميك مغلوب اتوزومي، پيوستگي ژنتيكيCABP2، ژنDFNB93لوكوس :هاي كليدي واژه
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ها براي عملكرد صحيح گوش  كه البته اكثر اين ژن
تواند  ي ميدر مواردي، ناشنواي. هستند دروني ضروري

هاي ديگر گوش به غير از   دليل آسيب در قسمته ب
  .حلزون هم ايجاد شود
عصبي به دليل نقص عملكردي  -ناشنوايي حسي
شود و نوع ديگر آن نوع مختلط  گوش داخلي ايجاد مي

عصبي  - باشد كه تركيبي از نوع انتقالي و حسي مي
ه طبيعت فوق العاده هتروژن اين بيماري ب. )2( باشد مي

همراه تنوع جمعيتي و نرخ بالاي ازدواج خويشاوندي در 
كشورمان لزوم مطالعه سيستماتيك بر روي اين بيماري 

  .دهدرا پيش روي پژوهشگران قرار مي 
واقع در لوكوس  CABP2در اين مطالعه ژن 

DFNB93 اين ژن در لوكوس . بررسي شدDFNB93  و
اين  .قرار دارد 11q12.3-13.2در موقيت سيتوژنتيكي 

دارد و پروتئين  Kb5اگزون و طولي حدود  7ژن 
CABP2 هاي  كند كه جز خانواده پروتئين را كد مي

متصل شونده به كلسيم است و شباهت زيادي به 
هاي  اين پروتئين در مغز و ارگان. كالمودولين دارد

شود  حسي مانند حلزون گوش و شبكيه چشم بيان مي
 علائم دهنده نتقالكلسيمي ا مهم واسط حد و يك )8،9(

 و اختلال هرگونه بنابراين .)10،11( است سلولي درون
   در سلولي درون رساني پيام ژن، اين جهش در

   و مواجه ساخته مشكل با را داخلي گوش هاي سلول
  .)12(گردد  ناشنوايي بروز به منجر تواند مي

 بررسي حقيقت در پيوستگي تحليل و تجزيه
 است بيماري فنوتيپ با گرنشان جايگاه توارث همراهي
 نشانگر و بيماري ژن جايگاه بين فاصله تأثير كه تحت
 اولين عنوان به تنها نه روش اين .گيرد مي قرار مربوطه

 روش به بيماري ناشناخته ژن شناسايي براي قدم
 رديابي براي بلكه شود، مي استفاده موقعيتي كلونينگ

 كار به نيز شجره در بيماري مسئول شده شناخته هاي ژن
 كه غالباً HL نظير هتروژن هاي بيماري در. رود مي

   بيماري مسئول بزرگ هاي ژن زيادي تعداد داراي
ژن  رديابي جهت پيوستگي تحليل و تجزيه باشند، مي

 كاهش به توجهي شايان كمك شجره هر در بيماري

 هدف پژوهش. )13،14(نمود  خواهد زمان و ها هزينه
بر  DFNB93وستگي به لوكوس حاضرتجزيه و تحليل پي

منفي  GJB2ژن  هاي جهش براي كه هايي روي خانواده
  .بودند صورت گرفت

  
  :روش بررسي

آزمايشگاهي پس از  -در اين مطالعه توصيفي
شوراي پژوهشي  تصويب طرح در كميته اخلاق و

   دانشگاه علوم پزشكي شهركرد با كد اخلاق
هاي و تكميل پرسشنامه و ارزيابي ) 1-8-1390(

داراي حداقل دو  ARNSHLخانواده مبتلا به  40باليني،
داراي ازدواج خويشاوندي  بيمار، والدين سالم و عمدتاً

از استان هاي  GJB2هاي ژن  و منفي از نظر جهش
 30(كهگيلويه و بويراحمد  چهارمحال و بختياري و

خانواده از  10بختياري و  و خانواده از استان چهارمحال
پس از اخذ . انتخاب شد) لويه و بويراحمدكهگي استان و

نسل از افراد در  3از حداقل (رضايت نامه آگاهانه 
   5از هر فرد به ميزان ) دسترس در هر شجره نامه

 EDTAميلي ليتر خون در لوله هاي حاوي نيم مولار 
 -استاندارد فنل به روش DNAسپس . نمونه برداري شد

كميت و كيفيت و  )16 ،15( كلروفرم استخراج گرديد
DNA  استخراج شده توسط دستگاه نانودراپ  

)Thermo scientific-USA( ميانگين . اندازه گيري شد
هاي مورد بررسي بين  استخراج شده نمونه DNAغلظت 

ها  نانوگرم بر ميكروليتر و ضريب جذب آن 700تا  500
  .ودب 8/1به طور ميانگين  280به  260هاي  در طول موج

پيوستگي از ماركرهاي ژنتيكي جهت مطالعات 
)STR(  مناسب استفاده شد كه معيار انتخاب ماركرها

   )polymorphism(شكلي  فاصله از ژن، درجه چند
  انتخاب. بود PCRها و دامنه و طول محصول  آن

 STR هاي مناسب توسط پايگاه هاي اطلاعاتي   
NCBI genome browser Map viewer انتخاب  و

ها از طريق پايگاه  STRهت تكثير پرايمرهاي لازم ج
  .انجام شد NCBI UniSTSداده 
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به  PCRتكثير نشانگرها در واكنش  برنامه دمايي
دقيقه جهت  3به مدت  ºC95حرارت : صورت زير بود

  سيكل تاچ داون  10 واسرشته شدن اوليه،
)Touch-down( شامل واسرشته شدن در ،ºC95  به

اي ماركرهاي متغير بر( ºC67-58ثانيه،  30مدت 
ثانيه جهت اتصال پرايمرها به  45به مدت ) مختلف
DNA )و  )با كاهش يك درجه دما به ازاي هر سيكل

ºC72  ثانيه براي گسترش رشته هاي مكمل و  30به مدت
ثانيه،  30به مدت  ºC95سيكل شامل  27 بعد از آن،

ºC58-51 )45به مدت ) متغير براي ماركرهاي مختلف 
ثانيه ودر نهايت گسترش نهايي  30مدت به  ºC72ثانيه، 

  .دقيقه 7به مدت  ºC72در دماي 
ميكروليتر بافر  5/2شامل  PCRهر ميكروتيوب 

PCR )X10( ،1  ميكروليترMgCL2 )mM50( ،5/0 
ميكروليتر از هر كدام  dNTP )mM10( ،15/0ميكروليتر 

، )ng50-40( DNAميكروليتر  1، )pM10(از پرايمرها 
ب مقطر آكه با ) unit/μl5(پليمراز  Taqميكروليتر  1/0

  .رسيد μl25 به حجم نهايي
 مختلف نشانگرهاي PCRسپس محصولات 

ژل  بر روي پيوستگي تحليل و تجزيه و بررسي جهت
درصد بارگذاري و  10و  درصد 8آميد  اكريل پلي

 2مدت زمان الكتروفورز به مدت . الكتروفورز شد
 8آمپر براي ژل ميلي  40ساعت در  3ساعت و نيم تا 

 40ساعت در  5نيم تا  ساعت و 4درصد و مدت زمان 
درصد همراه با اوره بود و سپس  10مپر براي ژل آميلي 

ژل ها به روش نيترات نقره رنگ آميزي و باندها رويت 
  .گرديد

در اين پژوهش براي تجزيه و تحليل پيوستگي 
 استفاده Easylinkage plus version 5.05از نرم افزار 

در نتيجه  براي تعيين ميزان قدرت خانواده ها و. )17( شد
ها براي بررسي پيوستگي ژنتيكي از  مناسب بودن آن

 يا  Simulation of linkage)(SLINKارزش 
Logarithm of odds) (LOD براي محاسبه . اوليه استفاده شد

مورد  FastSLINK version 2.51 نرم افزار SLINKارزش 
 SuperLink version 1.6از نرم افزار ). 14(فت استفاده قرار گر

از  و )18(نقطه  پارامتري دو LODبراي محاسبه امتياز 
 LODبراي محاسبه امتياز  GeneHunterنرم افزار 

در محاسبه . استفاده شد )19(پارامتري چند نقطه اي 
 مغلوب الگوي نقطه، چند و نقطه دو LODامتيازهاي 
آلل  فراواني و صفر پيفنوك كامل، نفوذ اتوزومي،

 مرد و زن در نوتركيبي يكسان فراواني و 001/0بيماري 
. )20( شد استفاده فيلد مارش نقشه از و شد گرفته نظر در

 LODپس از انجام تجزيه و تحليل پيوستگي و محاسبه 
مجموعه ژنوتيپ هاي نشانگرهاي (براي رسم هاپلوتايپ 

 و SimWalk version 2.91از نرم افزارهاي ) مجاور
Haplopainter version 029.5 استفاده شد.  

پس از پيدا كردن پيوستگي ژنتيكي به لوكوس 
DFNB93ژن  ، براي بررسي تغييرات احتمالي در

CABP2 اي كه پيوستگي ژنتيكي ديده شد در خانواده 
 6در اگزون  )c.637+1G>T(، ابتدا جهش )F1 خانواده(

  .سي كرديمبرر PCR-RFLPرا با استفاده از روش 
ميكروليتر بافر  5/2شامل  PCRهر ميكروتيوب 

PCR )X10( ،5/0  ميكروليترMgCL2 )mM100( ،2/0 
ميكروليتر از هر كدام  dNTP )mM40( ،15/0ميكروليتر 

-ng50( DNAميكروليتر  5/1، )pM10(از پرايمرها 
كه با آب ) unit/μl5(ليمراز پ Taqميكروليتر  1/0، )40

  .رسيد μl25 مقطر به حجم نهايي
با استفاده از  6اگزون  PCRسپس محصولات 

، مورد هضم آنزيمي قرار KpnIآنزيم محدود كننده 
 PCRميكروليتر از محصول  5به اين ترتيب كه . گرفت

ميكروليتر بافر  2را در ميكروتيوب ريخته و سپس 
KpnI، 2/0 8/12 و ميكروليتر آنزيم محدودالاثر 

تيوب اضافه كرده تا به ميكروليتر آب مقطربه ميكرو
 .مخلوط كرديم ميكروليتر برسد؛ سپس كاملاً 20حجم 

 37ساعت در انكوباتور  16ميكروتيوب ها را به مدت 
درجه گذاشتيم و پس از آن محصولات حاصل از برش 

درصد الكتروفورز  2آنزيم را با استفاده از ژل آگارز 
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ني در ادامه براي بررسي وجود ساير تغييرات ژ. كرديم
و پروموتور ) اگزون 7( ها در اين خانواده، كليه اگزون

جدول ( و سپس تعيين توالي كرديم PCRاين ژن را 
 ).1 شماره

  

  در مرحله تعيين توالي CABP2مشخصات پرايمرهاي مورد استفاده جهت تكثير اگزون ها و پروموتور ژن  :1 جدول شماره

  طول محصول   ('3→'5)توالي پرايمرهاي   اگزون

)bp(  
 دما

1 F: GCAGTCTGGGGAGGCTGT 

R: CAAGATCAGGATGGCCAGAG  

499  61 

61  
2  F: TCCTCAGTTTGCCCAAC 

R: TGTGTACCTTTGCTCTGATG  

548  57 

58  
3  F: TGTGCGTGTTGGATTGTG 

R: ACTAATTGACGTTGGTCTC  

509  59 

54  
4  F: 

GGCAGCAAAGAGAATCTGATG 

R: GACCAAGGTCATGGGCTCT  

379  60 

60  

5  F: ATTGGGAAATACAGATGAC 

R: ATTGGTGTCGAACTGTGG  

377  50 

55  
6  F: GATGCCCTGGGTCTGTAATG 

R: ATGGGAATGCAGCATAGAGG 

698  58 

58  
7  F:CCCATAAGACAAAGACTCCTC 

R:CTTGTGATCCAAGGGGACAG  

518  60 

60  
P  F: CTGACCCCTCCTACCTTAGG 

R: TGCAAGCAATTGGGGCTACC  

668  58 

61  
F) : پرايمرForward(، R) :ايمر پرReverse(، P) :Promoter(.  
  

اگزون ها و  تكثير برنامه دمايي مورد استفاده جهت
 4به مدت  ºC 95حرارت : پروموتور به صورت زير بود

 1ثانيه تا  45 به مدت ºC95سيكل شامل  35 دقيقه سپس
به مدت  ºC68 -56، )در اگزون هاي مختلف متغير(دقيقه 

 ºC72و ) زون هاي مختلفدر اگ متغير(دقيقه  1ثانيه تا  30
در نهايت گسترش نهايي در  دقيقه و 1 ثانيه تا 45به مدت 

  .دقيقه 5 به مدت ºC72دماي 
ميكروليتر بافر  5/2شامل  PCRهر ميكروتيوب 

PCR )X10( ،5/0  ميكروليترMgCL2 )mM100( ،2/0 
ميكروليتر از هر كدام از  dNTP )mM40( ،15/0ميكروليتر 
 ng50 -40( ،1/0( DNAميكروليتر  5/1، )pM10(پرايمرها 

كه با آب مقطر به حجم ) unit/μl5(پليمراز  Taqميكروليتر 
  .سپس نمونه ها تعيين توالي شدند. رسيد μl25نهايي 

  :يافته ها
خانواده (خانواده  1خانواده مورد بررسي،  40از 

F1 ( به لوكوسDFNB93 ژنتيكي نشان داد پيوستگي 
ن خانواده اهل استان كه اي )1،2تصوير شماره (

بختياري است و ناشنوايي فرزندان بيمار  و چهارمحال
اين خانواده  SLINKارزش . باشد خانواده عميق مي

بيشينه  LODو  05/2نقطه اي  بيشينه دو LODو  67/2
  .محاسبه شد 05/2نقطه اي  چند

در  )c.637+1G>T( جهش 6در بررسي اگزون 
س از بررسي نتايج ند پچ هر. وجود نداشت F1خانواده 

  تغيير جديدي در  Chromasتعيين توالي با نرم افزار 
اما يك  ؛هيچ يك از اگزون ها و پروموتور ديده نشد

در فرد  4در اگزون  c.281 G>Aمورد پلي مورفيسم 
  .بيمار مشاهده گرديد
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  F1خانواده  شجره و هاپلوتيپ :1تصوير شماره 

افراد بيمار هاپلوتيپ مشتركي را به  داده است؛پيوستگي نشان  DFNB93لوكوس ه كه ب F1شجره و هاپلوتيپ خانواده 
  .هاپلوتيپ بر اساس نقشه مارش فيلد رسم شده است برده اند؛ارث 

  

  
   درصد 10آميد  آكريل با كمك ژل پلي STRاي از روش تعيين ژنوتيپ نشانگرهاي  نمونه :2تصوير شماره 

 8 و 6تا  4 فرزندان سالم، 7و  3باند ) سالم( مادر :2 نشانگر اندازه، :1رديف  ؛دهد مينشان را اين روش الگوي پيوستگي 
  .در ضمن نمونه پدر خانواده به دليل فوت پدر در دسترس نبود .فرزندان ناشنوا

  

  
  درصد 10آميد  آكريل با كمك ژل پلي STRاي از روش تعيين ژنوتيپ نشانگرهاي  نمونه :3تصوير شماره 

: 8 و 7 و 4، )سالم(مادر :3، )سالم(پدر :2نشانگر اندازه،  :1رديف  الگوي پيوستگي نشان داده نمي شود؛ در اين روش
ها يك هاپلوتيپ  فرزندان ناشنوا به صورت هتروزيگوت هستند و به آن. فرزندان ناشنوا 9 و 6 و 5فرزندان سالم، 

  .مشترك به ارث نرسيده است
  

  :بحث
باشد و  هتروژن ميناشنوايي يك اختلال بسيار 

تواند به دليل فاكتورهاي ژنتيكي، محيطي يا هر دو  مي
 تخمين ها حاكي از آن است كه ممكن ).3،4(رخ دهد 

 در فرآيند نحوي به انسان هاي ژن درصد 1 تا است
با توجه به هتروژن بودن اين . )21( باشند دخيل شنوايي

د و اين مبتلا مي باشن HLبيماري تعداد زيادي از افراد به 
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تعداد در سال هاي اخير نيز رو به افزايش مي باشد و با 
 ،توجه به مطالعاتي كه در اين زمينه صورت گرفته است

فقط نقش بعضي از ژن هاي دخيل در ناشنوايي مشخص 
به عنوان  DFNB1 واقع در لوكوس GJB2ژن . مي باشد

اولين دليل ناشنوايي در جهان و كشورمان شناخته شده 
 ARNSHLدرصد  18تا  16ن ژن عامل حدود اي. است

 SLC26A4بعد از آن ژن . )22( در كشورمان مي باشد
به عنوان دومين عامل ناشنوايي، ) DFNB4 لوكوس(

 DFNB21همچنين لوكوس  درصد و 10دليل حدود 
در  ARNSHLدرصد،  4، دليل حدود )TECTAژن (

 بنابراين طبق اين اطلاعات هنوز. )3( باشد كشورمان مي
دليل درصد زيادي از مبتلايان به ناشنوايي مشخص نشده 
است و اين لزوم مطالعات بيشتر را در اين زمينه ايجاب 
مي كند تا نقش ديگر ژن ها در ايجاد ناشنوايي بررسي 

لوكوس  يكي از اين لوكوس هاي عامل ناشنوايي،. شود
DFNB93 ) ژنCABP2 ( 2012مي باشد كه در سال 

 و همكارانش كشف شده استتوسط طباطبايي فر 
جديدي  بنابراين مشهود است كه اين ژن، ژن. )24،23(

فر مطالعه  باشد و تاكنون غير از مطالعه طباطبايي مي
ديگري در ايران و جهان بر روي آن صورت نگرفته 

بنابراين بررسي نقش آن ضروري به نظر مي رسد ؛ است
وايي ناشن تا بتوان با توجه به نقش ژن هاي درگير در

راه را براي تشخيص، مشاوره ژنتيك و  جمعيت ايران،
  .كرد پيشگيري باز

  از  ARNSHLخانواده  40در مطالعه حاضر 
 و بختياري و كهگيلويه و هاي چهارمحال استان

خانواده  1خانواده،  40از اين . بويراحمد بررسي شد
به لوكوس  )profound(با ناشنوايي عميق ) F1خانواده (

DFNB93 ستگي ژنتيكي نشان داد كه اين خانواده پيو
ولي هيچ تغيير  ؛بختياري است و اهل استان چهارمحال

با توجه به نتايج . يافت نشد CABP2پاتوژني در ژن 
مطالعه حاضر نقش اين ژن در ايجاد ناشنوايي جمعيت 

اين . درصد تخمين زده مي شود 5/2مورد مطالعه حدود 
 توسط ARNSHLخانواده  37لوكوس در بررسي 

 2012فر و همكارانش براي اولين بار در سال طباطبايي

 37خانواده از  3كه در آن، ) 23،24( شناسايي شد
خانواده از استان  1خانواده از استان فارس و  2(خانواده 

 با ناشنوايي متوسط تا شديد) بختياري و چهارمحال
)Moderate to severe(  به لوكوسDFNB93 

فر  بنابراين در مطالعه طباطبايي. پيوستگي نشان دادند
درصد جميت مورد مطالعه  8علت ناشنوايي حدود 

اعلام شد كه درصد قابل توجهي  DFNB93لوكوس 
علت متفاوت بودن درصد پيوستگي ژنتيكي به . است

در دو مطالعه با توجه به هتروژن  DFNB93لوكوس 
مانگونه كه ژن ه. بودن جميت ايران قابل توجيه است

GJB2 نقاط مختلف كشور شيوع متنوع و متفاوتي  در
هاي شمالي  كه فراواني آن در استان طوري دارد به

هاي آذري كشور  درصد، در جمعيت 38كشور حدود 
و  باشد درصد مي 9غرب كشور  درصد و در جنوب 28
از شمال به سمت جنوب كشور  كل در حركت در

اين آمار هتروژن بودن . )25( يابد فراواني آن كاهش مي
 در. دهد هاي مختلف كشور را به خوبي نشان مي جميت

هاي  در جمعيت DFNB93لوكوس  نتيجه احتمالاً
از طرفي علت اينكه . متفاوت كشور شيوع مختلفي دارد

 با وجود پيوستگي، تغيير پاتوژني يافت نشد احتمالاً
هاي ديگر ژن مانند نواحي حفاظت  جهش در قسمت

در اينترون و يا جهش در ژن ديگري  )Conserve(شده 
از اين لوكوس كه در ناشنوايي نقش داشته و هنوز 

 3همچنين با توجه به اينكه . شناسايي نشده است، باشد
اي كه در مطالعه قبل پيوستگي ژنتيكي نشان  خانواده
ولي  ؛ها متوسط تا شديد بوده است ناشنوايي آن ،دادند

، عميق F1ام ناشنوايي خانواده در اين مطالعه اديوگر
علت ناشنوايي اين  توان گفت كه احتمالاً است مي
از علل . باشد مي CABP2ژني غير از ژن  )F1(خانواده 

 DFNB93توان به همپوشاني لوكوس  ديگر مي

)11q12.3-13.2(  با لوكوسDFNB63 )(11q13.2-

با ناشنوايي  DFNB63لوكوس . )26( اشاره كرد 13.3
باشد، بنابراين احتمال  مرتبط مي )profound( عميق

نيز پيوسته باشد  DFNB63 با لوكوس F1اينكه خانواده 
در ژن  )F1( جهش عامل ناشنوايي اين خانواده و
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LRTOMT وجود داشته باشد، دور از انتظار نيست .  
اينكه تا به  حال با توجه به جديد بودن لوكوس و به هر

براي  ؛نجام نشده استحال مطالعات زيادي بر روي آن ا
 بحث در مورد نقش دقيق آن، مطالعات بيشتر و گسترده

 .باشد هاي كشور ضروري مي تري در ديگر جمعيت
  

  :گيري نتيجه
 با توجه به نتايج اين پژوهش اين لوكوس احتمالاً

دليل  دارد و نقش اندكي در ناشنوايي جمعيت مورد مطالعه
در عين . ص نشدعمده ناشنوايي جمعيت مورد مطالعه مشخ

در  DFNB93لوكوس  تر نقش حال براي تعيين دقيق
باشد تا بتوان با  جمعيت ايراني، مطالعات بيشتر ضروري مي

ها  و نقش ديگر لوكوس DFNB93توجه به نقش لوكوس 
در ناشنوايي، راه را براي تشخيص، مشاوره ژنتيك و 

 .پيشگيري باز كرد
  

  :تشكر و قدرداني
پزشكي  نشگاه علوماز معاونت پژوهشي دا

مين بودجه اين مطالعه با شماره گرانت أشهركرد جهت ت
هاي بيماران به دليل مشاركت در اين  و از خانواده 1014

 و پژوهش و همچنين پرسنل مركز تحقيقات سلولي
 مولكولي دانشگاه علوم پزشكي شهركرد به دليل 
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Background and aims: Hearing loss (HL) is one of the sensory, neurological disorders and is 
the highest rate of existing disorder at birth. More than 60% of deafness is hereditary. Genetic 
type of HL is divided into two groups, syndromic HL (SHL) and Non-syndromic HL (NSHL). 
Autosomal recessive non syndromic deafness (ARNSHL) occurs with the highest percentage 
(70%). This study aimed to determine genetic linkage of DFNB93 Locus in families with 
ARNSHL. 
Methods: The descriptive study was performed on 40 large pedigrees with at least two 
ARNSHL patients. They had healthy parents and most of consanguineous marriage. These cases 
were negative for GJB2 gene mutation in Chahar Mahal & Bakhtiari and  Kohkiluyeh & Boyer 
Ahmad provinces of Iran. Then families were investigated for genetic linkage to the DFNB93 
locus using STR markers, PCR and polyacrylamide gels. 
Results: Results showed that one of the 40 families (2.5%) was linked to the DFNB93 locus. 
The value of SLINK (2.67), preliminary two-point LOD (2.05), and multipoint LOD (2.05) for 
this family was calculated. 
Conclusion: Based on the results of this study, DFNB93 locus has probably little role in 
deafness of studied population. Further investigations are necessary to determine the role of this 
locus in deafness in Iranian population more precisely. 
 
Keywords: DFNB93 locus, CABP2 gene, Autosomal recessive non-syndromic hearing loss, 
Genetic linkage, PCR-RFLP. 


