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 :مقدمه

 تـرين  تـرين و متـداول      شـايع  ناشنوايي يكـي از   

ايـن اخـتلال شـايع بـا        . عـصبي اسـت   -  حـسي  اختلالات

ــي  .)1(  تولــد زنــده رخ مــي دهــد    1000  در1 فراوان

 ديـ و غير سندرمي طبقه بن به دو فرم سندرمي   يناشنواي

  . شده است

  37 ه اي وـ ژن هست25000-35000ن حدود نوكتا

  
شناسايي شـده اسـت     ان  ــــوكندريايي در انس  ــــژن ميت 

ــه ح ـــك ــ 1 دودـــ ــا   از دـدرص ــن ژن ه ــل اي ــت ك   عل

  .)3،2 ( هستندغير سندرمي ناشنوايي هاي ارثي سندرمي و 

ه سـن شـروع     ناشنوايي غير سندرمي با توجـه ب ـ      

پـس  و   (prelingual)  دو دسته پـيش كلامـي      بيماري به 

 و با توجه به الگوي وراثتـي        )postlingual ()3( كلامي

  :چكيده
 ـ –تـرين اخـتلالات حـسي     ناشنوايي يكي از شـايع  :هدف و زمينه   تولـد  1000 ت كـه در هـر  عـصبي اس

 مـوارد ناشـنوايي مربـوط بـه     %0-2 بيـشتر ناشـنوايي هـا منـشا ژنتيكـي داشـته و حـدود         .زنده رخ مي دهد   
بررسـي فراوانـي سـه جهـش ميتوكنـدريايي          بـا هـدف      مطالعـه     ايـن  .ريايي است دجهش در ژن هاي ميتوكن    

A1555G، A3243Gو A7445G انجام شده است در ناشنوايان غير سندرميك استان خوزستان.  
ميك بـا الگـوي اتـوزومي       و غيـر سـندر    ناشـنواي دانـش آمـوز      62 اين مطالعه توصـيفي      در :روش بررسي 

 بـا روش اسـتاندارد فنـل كلروفـرم          DNA .شـدند بـه روش آسـان انتخـاب         عرب اسـتان خوزسـتان       مغلوب
ــتخراج و  ــامل   اس ــدريايي ش ــه ژن ميتوكن ــالي در س ــاي احتم ــش ه ــا  A7445G و A1555G،G3243Aجه ب

در نهايـت جهـش هـاي احتمـالي         .  غربـالگري شـد    )PCR-RFLP(  چند شـكلي طـول قطعـه محـدود         روش
  .تائيد قرار گرفتندتوالي يابي مستقيم مورد بررسي و  به روش
بـا ايـن     ، يافـت نـشد    A7445G و A1555G، A3243Gدر ايـن مطالعـه هـيچ يـك از جهـش هـاي                :يافته ها 

  . ر مورد مطالعه يافت شد در دو بيماA7445C  وG3316Aحال دو جهش 
تعداد كمـي   مسئول  A7445C و G3316A اين مطالعه نشان مي دهد كه جهش هاي ميتوكندريايي           :نتيجه گيري 

 A1555G، A3243Gو جهش هاي  خوزستان مي باشند از ناشنوايي هاي قبل از زبان باز كردن در جمعيت استان
مطالعه ي حاضر خواهـد توانـست مـشاوران          .شته اند  در ايجاد ناشنوايي در اين جمعيت نقشي ندا        A7445G و

  .برنامه مشاوره ژنتيك ناشنوايي خانواده ي بيماران ناشنوا ياري كند خوزستان را در ژنتيك در استان
  

  . چند شكلي طول قطعه محدودناشنوايي، ميتوكندريايي،، جهش، خوزستان استان :واژه هاي كليدي
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 اتـوزومي  ، )DFNA(  غالـب  اتـوزومي : به چهـار دسـته    

ــوب ــه  ،)DFNB( مغلـ ــسته بـ ــدريايي X وابـ    و ميتوكنـ

  .)4(شود   ميتقسيم بندي

ي با علـت    از ناشنوايي ها   درصد   75-80در اين ميان  

ــه صــورت اتــوزومي مغلــوب ژنتيكــي ــه  درصــد10-20  ب  ب

 0-2 و X  وابـسته بــه  درصــد1-5  غالـب، صـورت اتــوزومي 

  ).6،5( با علت ميتوكندريايي مي باشند درصد

در جمعيت هاي مختلف جهش هـاي متفـاوتي         

مـثلاً در    مي باشـد،  عامل ناشنوايي با پيش زمينه ژنتيك       

 ي جهـش هـاي ژن ـ     جـام شـده    مطالعات ان  ايران بر اساس  

GJB2ــسئول  از ناشــنوايي هــاي غيــر    درصــد6/14  م

  .)7 (با الگوي وراثتي مغلوب مي با شدسندرمي 

اولين جايگاه ژني ) connexin 26( 26 كانكسين

 ژن. شناخته شده مسئول ناشنوايي غير سندرمي مي باشـد        

ايگاه ژني قـرار گرفتـه اسـت كـه          در اين ج   26 كانكسين

در  35delG جهش.  را كد مي كند    26پروتئين كانكسين   

 مسئول نيمي از ناشـنوايي هـاي مـادر زادي           26 كانكسين

  .)8 (در جمعيت هاي جهان مي باشد

ناشـنوايي غيـر سـندرميك مــي توانـد بـه علــت      

 جهش در ژن هاي هسته اي يا ميتوكندريايي رخ دهـد،          

دريايي مـرتبط بـا ناشـنوايي       كن ـشيوع جهـش هـاي ميتو     

 درصد  1 اما به نظر مي رسد در كمتر از          مشخص نيست 

 20يي پيش از تكلم و همچنين حدود        كودكان با ناشنوا  

در ناشنوايي پس از زبـان بـاز كـردن بـروز كنـد        درصد  

  .)1،9،10( يوع آن در سنين بالاتر بيشتر استكه ش

  ،)RNA 12S ribosomal )MTRNR1هــاي ژن 

tRNASer )MTTS1(و  tRNALeu )MTTL1(  ــه   از جملـ

 كه جهش هاي ميتوكندريايي در آن ها  هستندژن هايي

  ).11(رخ مي دهد 

ــه در ژن A1555Gجهـــش   رخ MTRNR1 كـ

مي دهد اولين جهش ميتوكندريايي همراه بـا ناشـنوايي          

  ).12(غير سندرمي شناخته شده مي باشد 

 A7445G و 7472insC، T7511Cاي ـجهش ه

  اــراه بـــ همtRNA Ser كد كننده MTTS1هم در ژن 

  ).13 ( است عصبي مشخص شده–ناشنوايي حسي 

نواده ر يــك خــا اولــين بــار دA7445Gجهــش 

 ژاپني، ، نيوزيلندي  هاي نواده و سپس در خا    اسكاتلندي

پرتغــالي و مجارســتاني گــزارش  ،، اوكراينــيفرانــسوي

  .)14،15،16(شده است 

نيز سـه    tRNALeuكننده ي كد MTTL1در ژن 

ــش  ــده  T4216C  وA3243G ،T3271Cجه ــايي ش  شناس

 جمعيــت ناشــنوايان  درصــد3/0  درA3243Gكــه جهــش 

 درصـد   76/4 همچنين اين جهش در   . ژاپني پيدا شده است   

  ). 13(افراد ديابت مليتوس نيز مشاهده شده است 

ــاد     ــدري در ايج ــم ميتوكن ــش مه ــه نق ــا توجــه ب ب

 ي مطالعـه  در ايران،عدم انجام چنين مطالعه اي    ناشنوايي و 

 اييــــ ـوكندريــــميت جهش سه غربالگري هدف با حاضر

A1555G  ژن MTRNR1،   A3243Gژن MTTL1 و 

A7445G ژن MTTS1 زبـان  عـرب  شـنواي  نـا  بيماران در 

لعـه وسـيع كـشوري     اخوزستان كه بخشي از يك مط      استان

  .است گرفته مي باشد انجام

  

  :روش بررسي

تعداد  ،آزمايشگاهي - در اين مطالعه توصيفي     

 ــ 62 ــوزان ناشن ــش آم  ارتـ تحــت نظــواي عــربـدان

گين سـني   زيستي استان خوزستان با ميـان     ـان به ـــسازم

ــا روش  دختــــر 29و   پــــسر32ســــال شــــامل  15   بــ

 شـرط ورود بـه      .ونه گيري آسان وارد مطالعه شدند     نم

بـا  شتن ناشنوايي ژنتيكـي غيـر سـندرمي         اين مطالعه دا  

 و افـراد ناشـنواي       مغلوب بود  الگوي توارث اتوزومال  

  افــراد مثبــت از لحــاظ جهــش همچنــين ســندرمي و

35delG ــه دليــل فركــانس ب الاي ايــن جهــش در ـــــب

اد ناشــنوايي هــاي غيــر ســندرميك اتوزومــال ـــــــايج

  .مغلوب، از اين مطالعه حذف شدند

بيمــاران و  پـس از اخــذ رضــايت نامـه كتبــي از  

ات دمـوگرافي و    اطلاع ـ ، سـال  18والدين بيمـاران زيـر      

آنها از طريـق پرسـشنامه جمـع آوري و سـپس از       باليني  

ــه ميــزان   ميلــي ليتــر خــون جهــت انجــام  5 هــر بيمــار ب
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 EDTAآزمايشات مولكولي در لوله حاوي ضد انعقاد 

بــه مركــز تحقيقــات ســلولي و  گرفتــه و) مــولار 5/0( 

  .مولكولي دانشگاه علوم پزشكي شهركرد ارسال شد

DNA   با روش استاندارد فنل      نمونه هاي خون 

 حاصله بـا    DNAكلروفرم استخراج گرديد و كميت      - 

اندازه ) Unico2100 USA(استفاده از اسپكتروفتومتر 

ســپس بــا اســتفاده از تــوالي ژن    ). 17(گيــري شــد  

و نـرم   ) (NC-012920ميتوكندريايي به رمز دسترسي     

 بـراي  R  وF  تـوالي هـاي آغـازگر    Primer 3 افـزار 

 از شـركت ژن      طراحـي و   ايـن ژن  تشخيص سه جهش    

  .)1جدول شماره  (شد  خريداريفن آوران ايران

ــام  ــاي   PCRانج ــه ه ــر روي نمون ــا DNA ب  ب

 (ASTEC PC818-Japan) يكلر ترموسـا هاستفاده از دستگا

 32 هر واكنش شامل :دمايي زير انجام شد طبق شرايط

  از كل حـرارت  ـــ ـسي هر كل حرارتي بود كه در    ـــسي

°C 94  دن ـــ ـه شـــ ـجهـت واسرشت  ثانيـه  40 به مدت

در هدف  DNA، اتصال پرايمرها به DNAرشته هاي 

°C 60 -58 ــه م ـــبـ ــه 40 دتــ ــت  C 72°و  ثانيـ جهـ

 هاسـتفاد  ثانيـه    45ساخت رشته هاي مكمل به مـدت        

 براي سه   PCRشرايط واكنش    ).1 جدول شماره ( شد

 )Pm 10(از هر دو پرايمر      1µl :جهش يكسان و شامل   

1µl  از  Taq DNA polymerase) 5U/µl(،  0.5µl 

 TaqDNAbuffer از dNTP mix) 10mm(، 2.5µl از

)10X(، 1.5µl    از MgCl2) 50mm( 1 وµl از  DNA 

)80ng ( كه باdH2O 25 به حجمµlرسانده شد .  

  
  براي هر جفـت پرايمـر مـورد اسـتفاده           PCR اندازه محصولات  دماي چسبيدن و   ها،توالي پرايمر  :1جدول شماره   

  .در تشخيص جهش هاي ميتوكندريايي                        
  

  پرايمر توالي نوع جهش

دماي 

چسبيدن 

)°C(  

 قطعه اندازه

 دهــش ايجاد

bp)(  

 كننده هضم نزيمآ

 واكنش براي

)10U/µl(  

 ت درقطعاطول 

رمال ـــنمونه ن

)bp(  

 در قطعاتطول 

جهش  ونهــنم

   )bp (يافته

A1555G F: 5CACAAAATAGACTACGAAAGTGG3 

R: 5 ACTTACCATGTTACGACTGG '3 58  567  Hae ΙΙΙ 
465  
111  

456  
91  
20  

A3243G  F: 5CCTCCCTGTACGAAAGGGAC'3 

R: 5GCGATTAGAATGGGTACAATG3 60  238  Hae ΙΙΙ  
169  
32  
37 

97  
72  
32  
37  

A7445G  F: 5GAGAAGCCTTCGCTTCGAAG' 3 

R:5GAGGGCGTGATCATGAAAGGT'3 60  349  XbaΙ 
229  
120 

349 

  

  

  

ئيد نهـايي روي ژل پلـي اكريـل         كليه محصولات براي تا   

اكريـل  : بيس اكريل آميـد    19:1نسبت   ( درصد 8 دـــآمي

الكتروفـورز   V 200  به مدت يك ساعت با ولتـاژ ) آميد

ــده توس شــد و ـــژل بدســت آم ــرات نقــره رنــگ  ــ ط نيت

  .گرديد آميزي

اـ از روش  ورــبه منظ  PCR-RFLP  بررسي جهش ه

وب ـور در هـر ميكروتي ـ    ــ ـاستفاده شد، براي ايـن منظ     

10µlاز محــصولات  PCR ــا ــزيم محــدود 1µlرا ب  آن

ــر  ــورد نظ ــدة م ــافر و 2µlو  )10U/µl( كنن  آب 7µl ب

 ºCمقطر مخلوط نموده و به مدت يك شـبانه روز در            
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سپس محصولات بدست آمده بر روي  قرار داديم، 37

 با اعت و ــــ س 3  پلي آكريل آميد به مدت      درصد 12ژل  

  .الكتروفورز گرديدند V200ولتاژ 

  

  :يافته ها

ـــنت  بــر روي  PCR-RFLPايج حاصــل ازـــ

 A3243Gنمونه هـاي بيمـاران جهـت بررسـي جهـش            

ــشان ــر در ژن    ن ــاوت از تغيي ــك الگــوي متف ــده ي دهن

MTTL1    به صورت G3316A       بود به اين صورت كـه 

ز  يكـي ا   3316 به واسطه تغييـر نوكلئوتيـدي در محـل        

 تخريـب شـده و      PCRسايت هاي آنزيم در محـصول       

 تـصوير (  ايجـاد شـد  bp 32 و bp 206قطعاتي به طول 

  .)1 شماره

تـوالي مـستقيم مـورد    تعيـين   نتايج فوق با روش     

  .)2 شماره تصوير( و تاييد قرار گرفتبررسي 

  
  
  
  
  
  
  
  
  
  

  

 بر روي ژل  PCR-RFLPلات  محصو :1 شمارهتصوير  
جهت بررسـي جهـش      درصد   12پلي اكريل آميد    

A3243G .  
، )DNAبـدون  (  كنتـرل منفـي  - 2ماركر، سـتون   - 1ستون  
 10  و 4- 8، سـتون    )بـدون آنـزيم   (  كنترل مثبـت   - 3ستون

 - 9سـتون    ،)A3243G فاقـد جهـش   ( نمونه هاي بيماران  
 از ژل خــارج شــده و bp 32بانــد  (G3316Aواريانــت 

  ).مشاهده نمي شود

  

  

  

  )الف

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  )ب

   TRNAleu كد كننده MTTL 1 كروماتوگرام ژن :2ره تصوير شما
  .)G3316A( توالي موتانت: ب.توالي نرمال: الف 
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 بر روي ژل پلـي      PCR-RFLPمحصولات    :3شماره  تصوير  
  .A7445G جهت بررسي جهش  درصد12اكريل آميد 

 فاقـد جهـش   (  نمونه هاي بيماران   -3،2،  5-8  ماركر، ستون  -1 ستون
A7445G (كنترل منفي  -9 ستون. سالم  ) بدون DNA(،  تـون  -10  س

  .A7445C  جهش-4 ستون). بدون آنزيم(كنترل مثبت 

در  ،A7445Gهمچنــين در بررســي جهــش   

يـك جهـش در همـين    PCR-RFLP نتايج حاصـل از 

 Xba1موقعيت نوكلئوتيدي در جايگاه سايت آنزيم       

 مشاهده شدكه در اثـر جهـش الگـوي بانـد بـه طـول              

bp349   براي  و) 3 شماره تصوير( ژل مشاهده شد  در

تعيين دقيق نوع جهش توالي يابي مستقيم انجام شـد          

 مورد تائيد قرار گرفت A7445Cو جهش به صورت 

  .)4 شماره تصوير(

 و A3243Gدر نمونه هاي مورد بررسي جهش                   

A1555Gيافت نشد .   

  

  

  

  

  الف

  

  

  

  

  ب

  

  

  

  

  

  

  .tRNA Ser (UCN  (كد كننده MTTS1 رام ژنكروموتوگ :4تصوير شماره 
  )A7445C( توالي موتانت: ب .توالي نرمال :الف

  

  :بحث

اين مطالعه با هدف بررسي ارتباط بين ناشنوايي 

ــش در ژن و ــدريايي روي  جه ــاي ميتوكن ــش 62 ه  دان

 اسـتان خوزسـتان انجـام       با قوميت عرب در    آموز ناشنوا 

  . گرفت

 ورد واريانت آلليــله شامل دو مـــايج حاصــنت 

  
A3316G  و A7445C ) 3.2%( ژن  در  UUR)( tRNALeu 

(MTTL 1) ودر ژن tRNA Ser (UCN)  MTTS1)( بود.  

 عه اي در زمينه بررسي ارتبـاط بـين       تاكنون مطال 

در كـــشور جهـــش هـــاي ميتوكنـــدريايي و ناشـــنوايي 

  در اما بر اساس تحقيقات صورت گرفته   صورت نگرفته 
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ندريايي با ناشنوايي   كارتباط سه ژن ميتو   ساير نقاط دنيا    

مورد بررسي و تاييد قرار گرفتـه كـه شـامل موتاسـيون              

A1555G در ژن MTRNA1 12 كـــد كننـــدهSRNA، 

  ژن در7472insc, T7511C, A7445Gسـه موتاسـيون   

MTTS1 ــده ــد كنن ــه tRNA Ser (UCN (  ك و س

  ژندرT4216C  و A3243G، T3271Cموتاســيون 

tRNAleu (UUR) (MTTL1)13- 16(  مي باشند.(  

ــش ــه A1555G جه ــد MTRNR1 ژن در ك  ك

ــده ــ12S rRNA  كنن ــرب ــش هاه هم  ژن 35delG جه

GJB2، ًكننـده  ايجـاد  هـاي  جهـش  تـرين  شايع احتمالا 

 جهــش تــرين شــايعايــن جهــش  همچنــين و ناشــنوايي

ــدريايي ــه باشــد مــي ميتوكن ــه ب  5/0- 1 در كــه اي گون

 يـك  بـا  هاگرچ ،ژاد قفقازي گزارش شده است    درصد ن 

 آسـيايي  و اسـپانيايي  هاي جمعيت در بالاتري فركانس

 .)18- 33 (اند شده ديده نيز

 از جمعيتـي  در بار اولين براي A1555G جهش

 قـرار  بررسـي  مـورد  اي كـره  سـندرميك  غير ناشنوايان

 بيمـار غيـر خويـشاوند بررسـي         227 آن طـي  كه گرفت

 گرديدنـد  شناسـايي  A1555G دو نفر با جهش    شدند و 

 A1555Gدر مطالعه اي ديگر بيمـاران بـا جهـش         . )34(

 ميتوكندري يك خطر افزايش يافتـه از  12S rRNAژن 

تكامل كـري بعـد از تيمـار بـا آمينوگليكوزيـد داشـتند              

 رض دارو ـــوايي بدون در مع   ــجهش، ناشن ليكن ناقلين   

در مطالعـه اي    ). 36،35( قرار گرفتن را نيز نـشان دادنـد       

ــر ــش  ديگ ــد د2  درA1555Gجه ــا  رص ــاران ب   از بيم

ــاني گــزارش شــد   ــيش زب ــا ).37( ناشــنوايي پ  وجــود ب

ــانس ــالاي فرك ــش ب ــت در A1555G جه ــاي جمعي  ه

  .نشد يافت جهش اين حاضر مطالعه در مختلف

بــر اســاس مطالعــات انجــام گرفتــه در بيمــاران  

 tRNALeu (UUR) در ژن A3243Gژاپنــي جهــش   

 tRNAleuندر ژA3243G  جهش مشاهده شده است،

(UUR) (MTTL1) ديابــــت افــــراد  درصــــد76/4 در 

در اين مطالعـه مـا بـه        ). 17( گرديد مشاهده نيز مليتوس

ــت  ــه صــورت   واريان ــه ب ــرديم ك ــورد ك ــاوتي برخ  متف

G3316A    طبق مطالعات انجـام    .  مورد تائيد قرار گرفت

 همراه با تغيير آمينواسـيدآلانين بـه   G3316Aشده تغيير   

ــوس    ــت مليت ــاران دياب ــونين در بيم ــده،  ترئ ــزارش ش گ

 نوروپاتي ارثي همچنين به نظر مي رسد اين واريانت در

 و هايپرتروفيـــــك )LHON(بـــــر لعـــــصب بينـــــايي 

ميوپاتي نيز دخيل باشد، اما هنـوز ارتبـاط آن بـا            كارديو

ناشنوايي مـورد تائيـد قـرار نگرفتـه و نيـاز بـه مطالعـات              

  ). 32،31( بيشتري دارد

  كـد كننـده   MTTS1در ژن  A7445G جهش

)UCN(
tRNA

Ser اسـكاتلندي  خـانواده  يـك  در بار اولين 

 ژاپنـي،  نيوزلنـدي،  خـانواده  يـك  در سـپس  و شـد  پيدا

 شـدند  پيـدا  مجارسـتاني  و پرتغـالي  اوكراينـي  فرانسوي

ــه حاضــر ايــن جهــش   ).19- 28، 13،14(  در  در مطالع

ــا A7445C  همــان جايگــاه ژنــي ولــي بــه صــورت  و ب

انجـام  ق مطالعـات    طب .رويت شد  درصد   61/1 فركانس

مــوزان مغــولي فركــانس  آنــش دا زشــده در تعــدادي ا

بـرآورد شـده      درصـد  33/0 به ميـزان   A7445G جهش

در ايـن كـدون   C  بـه  Aتبـديل نوكلئوتيـد   . )38( اسـت 

باعث عدم رونويسي ژن هاي ميتوكندريايي در كـدون         

بـه  ) Ser-Gln-Lys(اضافه شدن سه اسيد آمينـه        پايان و 

 ، شده است mt-DNAز   ا H زنجيره   C-terminalانتهاي  

 در  L-strandRNA از پـيش سـاز     3 اين تغيير در بخـش    

در  و نزديكي محل اندونوكلئاز آن صـورت مـي گيـرد         

   .)30(نهايت باعث ايجاد ناشنوايي مي شود 

ــا از ــه آنج ــزان ك ــاي ازدواج مي ــاميلي ه  در ف

 اسـت،  بـالا  ايـران  مناطق اكثر همانند خوزستان استان

 روي بر تحقيق جهت ارزشي با بسيار منبع جمعيت اين

 از مغلـوب  اتوزومـال  تـوارث  بـا  ژنتيكـي  هاي بيماري

 كمبـود  دليل به اينكه به نظر. باشد مي ناشنوايي جمله

 جامعه كل به تعميم قابل مطالعه اين نتايج نمونه حجم

 در وسيع تـري   و بيشتر مطالعات كه دارد جا نيست لذا 

 صورت نيز ايران نقاط ساير  خوزستان و    در زمينه اين

 هر تاثير و ها جهش نوع تعيين جهت تحقيقات .پذيرد

 تعيـين  ماننـد  ناشـنوايي،  ادـــ ـايج در ها جهش از يك
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ــي ــاي جهــش فراوان ــو ژن ه ــدر ميت ــشور در ييياكن    ك

ــه ــش راه اي مقدم ــت در اـــگ ــالا جه ــردن ب ــت ب  كيفي

 .بود خواهد درماني مداخلات يا و ژنتيكي هاي مشاوره

  

 :نتيجه گيري

طالعــه نــشان مــي دهــد كــه جهــش هــاي  ايــن م

ــدريايي  ــسئول A7445C وA3316Gميتوكنـ ــداد  مـ تعـ

ــاز كــردن در    كمــي  ــان ب ــل از زب ــاي قب ــنوايي ه از ناش

و جهــش هــاي  خوزســتان مــي باشــند  جمعيــت اســتان

A1555G، A3243Gو  A7445G  ــنوايي ــاد ناش  در ايج

  مطالعــه ي حاضــر .در ايــن جمعيــت نقــشي نداشــته انــد

  

خوزسـتان را    ران ژنتيك در استان   خواهد توانست مشاو  

برنامه مشاوره ژنتيك ناشـنوايي خـانواده ي بيمـاران     در

  .ناشنوا ياري كند

  
  :قدردانيتشكر و 

 بدينوسيله از سـازمان بهزيـستي اسـتان خوزسـتان و          

كليه ناشنوايان و والدين آنها كه صـميمانه مـا را در اجـراي              

بهزيـستي  سـازمان    همچنـين از   اين مطالعه يـاري رسـاندند و      

انـشگاه  بختيـاري و معاونـت پژوهـشي د    استان چهارمحـال و  

با شماره گرانت (مين بودجه   علوم پزشكي شهركرد جهت تا    

 و از كليه كاركنان محتـرم مركـز تحقيقـات سـلولي         و) 535
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Background and aims: Hearing Impairment (HI) is the most prevalent neurosensory disorder 

occurs in 1/1000 newborn. The majority of hearing deficiencies are of genetic origin. About %0-

2 of the genetic HI cases are due to mutations in mitochondrial genes. In the present study we 

investigated the frequency of 3 mtDNA A1555G, A3243G and A7445G mutation of 62 patients 

with nonsyndromic hearing loss in Khuzestan province. 

Methods: In this descriptive study, we investigated the presence of three mitochondrial 

mutations; A1555G, A3243G and A7445G in 62 Arab subjects with autosomal recessive non 

syndromic hearing loss in Khuzestan province. DNA was extracted using standard phenol –

chloroform method. The screening of the mitochondrial gene mutations was performed by PCR-

RFLP procedure.The possible mutations were confirmed by direct sequencing. 

Results: None of the investigated mutations; A1555G, A3243G and A7445G were detected in 

this study. However PCR-RFLP revealed two mutations; G3316A, A7445C in 2 deaf subjects 

studied. 

Conclusion: This study is shown that mtDNA mutations consist of G3316A and A7445C are 

responsible for few of ARNSHL in sample studied and none of the A1555G, A3243G and 

A7445G mutations are responsible for ARNSHL in this population. The data presented here will 

improve the genetic counseling of hearing impaired patients in Khuzestan province. 

 

Keywords: Khuzestan province, Hearing loss, Mitochondrial, Mutation, PCR-RFLP. 

D
ow

nl
oa

de
d 

fr
om

 jo
ur

na
l.s

ku
m

s.
ac

.ir
 a

t 1
1:

30
 +

04
30

 o
n 

T
ue

sd
ay

 A
ug

us
t 2

9t
h 

20
17

http://journal.skums.ac.ir/article-1-727-en.html

