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 مقدمه:
 انسان در حسی نقص ترین رایج مادرزادی ناشنوایی

 1000/1 از شده متولد تازه نوزادان بین در آن شیوع و بوده

 بسیار ناهنجاری یک ناشنوایی(. 1) است متغیر 1000/6 تا

 و محیطی، ژنتیکی عوامل دلیل هب تواند می و است هتروژن

، ناشنوایی موارد %50 از بیش(. 2) شود ایجاد دو هر یا

 %30 و سندرومی غیر ها آن %70 که باشند می ژنتیکی

 موارد از ای عمده گروه(. 3) هستند سندرومی مانده باقی

 اتوزومی مغلوب توارث( %80 تا 75 بین) سندرومی غیر

 اتوزومی مغلوب ومیسندر غیر ناشنوایی به که دارند

(Autosomal, Recessive, Non-Syndromic Hearing Loss= ARNSHL )

 (.4) باشند می تکلم از پیش نوع از معمولاً و بوده معروف

ARNSHL ؛ دارد شده شناخته لوکوس 82 حدود

،  ژنتیکی علل از ای گسترده طیف ناشنوایی بنابراین

 علل از هریک سهم و نوع که دارد ناشناخته و محیطی

 چکیده:
 یا عصبی -حسی، هدایتی است ممکن ناشنوایی. است انسان در حسی نقص ترین متداول ناشنوایی زمينه و هدف:

 جای شنوایی مکانيسم پيچيدگی دليل به. باشد تکلم از پس یا تکلم از پيش، غيرسندرومی یا سندرومی، دو هر از ترکيبی
 با که شده شناسایی لوکوس 152 اکنونت. باشند داشته نقش توارثی ناشنوایی ایجاد در ژن صد چند که نيست تعجب

 ژنتيکی پيوستگی تحليل و تجزیه مطالعه این از هدف. هستند مرتبط غيرسندرومی ناشنوایی یعنی ناشنوایی نوع ترین رایج
 .باشد می همدان استان از اتوزومی مغلوب غيرسندرومی ناشنوایی با هایی خانواده در DFNB7/11 لوکوس
 استان از اتوزومی مغلوب سندرومی غير ناشنوایی با خانواده 24، آزمایشگاهی توصيفی عهمطال این در :یبررس روش
 GJB2 ژن های جهش نظر از و داشتند خویشاوندی ازدواج، مطالعه این در شده انتخاب های خانواده. شد بررسی همدان
 .گرفت صورت DFNB7/11 لوکوس برای نشانگر 7 توسط ژنتيکی پيوستگی تحليل و تجزیه. بودند منفی

 پيوستگی DFNB7/11 لوکوس با( %16/4) خانواده 24 از خانواده یک، مختلف های خانواده بررسی از پس ها: افتهی
 ژن در جهش ی مشاهده عدم. نشد یافت جهشی TMC1 ژن پروموتر و مختلف های اگزون بررسی در ولی، داد نشان

TMC1 ژن ی کننده کد غير نواحی در جهش وجود، مذکور ی   خانواده در TMC1 این در جدیدی ژن وجود یا و 
 .بود 54/0 و 45/1 ترتيب به خانواده این LOD امتياز و SLINK ارزش. کند می پيشنهاد را لوکوس

 مورد جمعيت در ناشنوایی بروز در چندانی اهميت DFNB7/11 لوکوس، مطالعه این نتایج اساس بر :یريگ جهينت
 .است ضروری بيشتر مطالعات ایرانی جمعيت در لوکوس این تر دقيق نقش تعيين برای ولی، ندارد

 
 .اتوزومی مغلوب سندرومی غير ناشنوایی، TMC1 ژن، DFNB7/11 لوکوس های کليدی: اژهو
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 با(. 5) است متفاوت مختلف های جمعیت و اقوام در

 پژوهشگران بیماری این در بالا هتروژنیسیتی به توجه

 مثل هایی جمعیت در را بزرگ های خانواده مطالعه

 خویشاوندی ازدواج فراوانی که خاورمیانه های جمعیت

 ترین شایع(. 6) اند کرده پیشنهاد، باشد می بالا ها آن در

 GJB2 ژن های جهش، سندرومی غیر اشنوایین علت

 در مطالعات(. 7) باشد می DFNB1 لوکوس در واقع

 بروز در را GJB2 ژن های جهش متفاوت سهم ایران

 اند داده نشان ایرانی مختلف های جمعیت در ناشنوایی

 ایران شمال ساکن های جمعیت در %27-38 حدود که

 رانای شرقی جنوب ساکن های جمعیت در %0-4 تا

 SLC26A4 ژن GJB2 ژن از بعد(. 8) باشد می متفاوت

 این شایع علت دومین DFNB4 لوکوس در واقع

 های ژن سایر در جهش تاکنون(. 7) باشد می بیماری

 از محدودی های خانواده در تنها نیز ناشنوایی با مرتبط

 رسد می نظر  به و است شده شناسایی ایرانی جمعیت

 بروز در ها ژن این از دامک هر دقیق سهم تعیین جهت

 بسیار مطالعات، ایرانی جمعیت در ناشنوایی

 از کشورمان بنابراین؛ (8) باشد نیاز مورد تری گسترده

 شناسایی و ARNSHL ازجمله مغلوب های بیماری نظر

 مدیریت جهت، مربوطه جدید های لوکوس و ها جهش

 درمانی اقدامات و ژنتیک مشاوره انجام، بیماری

 روش از مطالعه این در. است اهمیت حائز احتمالی

 لوکوس بررسی برای ژنتیکی پیوستگی تحلیل و تجزیه

DFNB7/11 شد گرفته بهره. 

 بررسی حقیقت در پیوستگی تحلیل و تجزیه

 است بیماری فنوتیب با نشانگر جایگاه توارث همراهی

 نشانگر و بیماری ژن جایگاه بین فاصله ثیرأت تحت که

 اولین عنوانبه تنها نه روش این. گیرد می قرار مربوطه

 روش به بیماری ناشناخته ژن شناسایی برای قدم

 ردیابی برای بلکه شود می استفاده موقعیتی کلونینگ

 کار به نیز شجره در بیماری مسئول شده شناخته های ژن

 که ناشنوایی نظیر هتروژن های بیماری در. رود می

 بیماری مسئول بزرگ های ژن زیادی تعداد دارای غالباً

 ژن ردیابی جهت پیوستگی تحلیل و تجزیه، باشند می

 کاهش به توجهی شایان کمک شجره هر در بیماری

 با حاضر پژوهش(. 9) نمود خواهد زمان و ها هزینه

 لوکوس ژنتیکی پیوستگی تحلیل و تجزیه هدف

DFNB7/11 های جهش برای که هایی خانواده در 

 .شد انجام، بودند منفی GJB2 در موجود

  کشف 1995 سال در DFNB7/11 لوکوس

 لوکوس در TMC1 ژن 2003 سال در(. 10) شد

DFNB7/11 پروتئین(. 11) شد شناخته TMC1 عضوی 

 دارای که هاست پروتئین از جدید خانواده یک از

 های جهش. باشد می غشا از گذرنده ناحیه چندین

TMC1 وسلوک در مغلوب ناشنوایی تواند می انسان در 

DFNB7/11 لوکوس در غالب ناشنوایی یا DFNA36 

 جنین حلزون در TMC1 های رونوشت. نماید ایجاد

 خارجی و داخلی حلزونی مژکدار های سلول و انسان

 انتهای های اندام عصبی -حسی اپیتلیوم در و گوش

 بلوغ در است ممکن TMC1. است شده یافت دهلیزی

 پروتئین این نینچهم ؛باشد داشته نقش مژکدار سلول

 و حمل در و کند می تنظیم را یونی های کانال احتمالاً

 ژن های جهش(. 12) دارد دخالت سلولی درون نقل

TMC1 دلایل ترینفراوان از یکی ARNSHL در 

 جهش 20 از بیش تاکنون. است خاورمیانه های جمعیت

 در مورد یک تنها که شده گزارش آن از مختلف

 ناشنوایی بیماران همه. است بوده سفیدپوست جمعیت

 نشان را مشابه فنوتیپ با زبانی پیش عمیق تا شدید

 .(13) دهند می

 

 :بررسی روش
  آزمایشگاهی -توصیفی مطالعه این در

  حداقل دارای که ARNSHL به مبتلا خانواده 24

 دارای امکان صورت در و سالم والدین، بیمار دو

 انتخاب همدان استان از ،بودند خویشاوندی ازدواج

 مرکز توسط افراد این خون گیری نمونه. شدند

 پزشکی علوم دانشگاه مولکولی و سلولی تحقیقات

 بالینی های ارزیابی و پرسشنامه تکمیل از پس شهرکرد

 نامه شجره افراد کلیه از کتبی نامه رضایت اخذ از پس و
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  میزان به فرد هر از که ای گونه به، گرفت صورت

 کلروفرم فنل استاندارد روش با و اخذ خون لیتر میلی 5

DNA نانودراپ دستگاه با کمی نظر از و استخراج ژنومی 

 ژن در جهش فاقد های خانواده تنها(. 14) بود شده بررسی

GJB2 تحلیل و تجزیه ازطریق. شدند وارد مطالعه این در 

 لوکوس و ناشنوایی بین ارتباط وجود پیوستگی

DFNB7/11 گرهاینشان انتخاب. شد بررسی STR 

 NCBI map viewer اطلاعاتی های پایگاه توسط مناسب

 نشانگرها این تکثیر جهت لازم های پرایمر انتخاب و

 محدوده داشتن. شد انجام NCBI UniSTS ازطریق

 کمترین بودن دارا و PCR محصول طول در تغییرات

 هتروزیگوسیتی و stutter band یا ثانویه های باند میزان

 برای مادر و پدر بودن هتروزیگوت همه از رت مهم و بالا

 نشانگرها انتخاب مهم معیارهای ازجمله ویژه نشانگر یک

 .است ژنتیکی پیوستگی مطالعات در

 جدول) در نشانگر هر به مربوط های ویژگی

 نبودن دار معنی صورت در. است شده ذکر( 1 شماره

 از، مطالعه مورد های خانواده از یک هر در نشانگرها

 قرار نظر مورد لوکوس محل در که دیگری انگرهاینش

 .شد استفاده، دارد

 

 ها های آن نشانگرهای مورد استفاده و ویژگی :1 شماره جدول

 هتروزیگوسيتی (bp) اندازه محصول R (Reverse) (5'→3') پرایمر F (Forward) (5'→3') پرایمر نام نشانگر

D9S186 GATGTACCCAGAGAAGTCTCG AGTGGTTACCATTTACCCAAG 152-132 81% 

D9S114 GGTGCCCACCATACACTACT TCTAATCCTTCCTTCCCTCG 276-252 76% 

D9S187 CATGATGGTGGTCTCTGG GGTGGGGCTCAAAGAGTAG 251-205 74% 

D9S301 AGTTTTCATAACACAAAAGAGAACA ACCTAAATGTTCATCAAAAGAGG 237-209 78% 

D9S180 TTTTAGGTGTTCTCAGTACATGC GGGAGCAACATTTTGACATT 266-216 75% 

D9S182 AAGTTTGGCTTCTGCTGTAAGGGTC AATTCCCCCAGGCTGAGTG 163-157 66% 

D9S179 TTGCCAACTATTTTAGCCC TGCAGTTTCAATCCACATC 178-139 91% 

 
 انجام داون تاچ PCR روش با نشانگرها تکثیر

 PCR شروع سیکل چند در که صورت این به. شد

 تا شود می شروع بالاتر درجه چند از اتصال دمای

 اتصال ژن در نظر مورد محل به تر اختصاصی پرایمرها

  اتصال واقعی دمای در PCR سپس و کنند پیدا

 .یابد می ادامه

 نشانگرها PCR یبرا شده برده کار به مقادیر

 .است شده بیان( 2شماره  جدول) در  تغییرات ای پاره با
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 TMC1های ژن  ، پروموتر و اگزونهای مربوطه نشانگر PCRمقادیر لازم برای  :2شماره  جدول

 ميکروليتر حجم غلظت مواد

dH2O  9/17 
PCR buffer X10 5/2 

dNTP 10 5/0 مولار ميلی 
MgCl2 50 1 مولار یليم 

Primer (F) 10 5/0 مولار پيکو 
Primer (R) 10 5/0 مولار پيکو 

Taq-DNA Polymerase 5 1/0 ليتر واحد/ميکرو 
DNA 50-40 2 ليتر نانوگرم/ميکرو 

 25  حجم کل

 
 زیر صورت به نشانگرها PCR دمایی برنامه

o دمای: بود
C95 شدن دناتوره برای دقیقه 5 مدتبه 

: اولیه شدن دناتوره شامل داون تاچ سیکل 8، اولیه
o
C95 به پرایمرها اتصال جهت، ثانیه 30 مدتهب 

DNA اول سیکل در o
C69-60 (برای متغیر 

 یک کاهش با ثانیه 30 مدت به( مختلف نشانگرهای
o و سیکل هر ازای به دما درجه

C72 گسترش برای 
: شامل سیکل 27، ثانیه 30 مدت به مکمل های رشته

o
C95 جهت، شدن دناتوره مرحله در هثانی 30 مدتبه 

o به پرایمرها اتصال
C DNA61-52 (برای متغیر 

 نهایتدر و ثانیه 30 مدتبه( مختلف نشانگرهای
o
C72 مکمل های رشته گسترش برای ثانیه 30 مدتبه 
o دمای در نهایی گسترش و

C72 دقیقه 7 مدتبه. 
، PCR روش توسط نظر مورد قطعات تکثیر از بعد

 (Merk, Germany)آمید آکریل پلی ژل روی بر ها نمونه

 ساعت 4-5 مدتبه آمپر میلی 40 جریان با، 12-8%

 و آمیزی رنگ نقره نیترات با سپس و شدند الکتروفورز

 .گردید رؤیت باندها

 FastS link version 2.51 از S-Linkی  هبرای محاسب

 پارامتری  LOD (LOD score) امتیازی  و برای محاسبه

  از ترتیبهبای  ای و چند نقطه دو نقطه

1.6 Superlink version و Simwalk version 2.91 

  مورددر هاپلوتایپ رسم. (15) استفاده شد

  افزارنرم کمک با پیوستگی به مشکوک های خانواده

Haplopainter version 2.95 این. گرفت صورت 

 (.16) شود می استفاده پیوستگی رد یا ییدأت جهت مرحله

 رسم و الکتروفورز ژل نتایج بررسی از پس

 پیوستگی نظر مورد لوکوس به خانواده یک هاپلوتایپ

 در احتمالی های جهش بررسی برای ادامه در. داد نشان

 TMC1 ژن های اگزون و پروموتر برای خانواده این

 ؛شد طراحی پرایمر Primer3 و Oligo7 افزار نرم توسط

 و تکثیر PCR وشر توسط ها اگزون و پروموتر سپس

 .شدند توالی تعیین نهایتدر

 و ها اگزون از هریک پرایمرهای ویژگی

 شده بیان (3 شماره جدول) در TMC1 ژن پروموتر

 و پروموتر PCR برای شده برده کاربه مقادیر. است

 کار به مقادیر با مشابه  تغییرات ای پاره با ها اگزون

 2 ارهشم جدول در نشانگرها PCR برای شده برده

 .است  شده بیان
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 TMC1ژن  یها پروموتر و اگزون یمرهایمشخصات پرا :3شماره  جدول

 R (5'→3')توالی پرایمر  F (5'→3')توالی پرایمر  (bpطول محصول ) اگزون

 TAATTATGTTTCCCAAGGACACTG CCTCTGAGTAGATGGGAAACAG 764 پروموتر

1 480 CGACTGTTTCCCATCTAC ACTGGGACTATCCTAACT 

2 474 AAAACATGCCAACTGAGTTA AGGAGGGTGGAAACAAGTTA 

3 238 CAGATCCAAGTCCCCTCC AGCCCTAAAGTTCAGTGT 

4 365 ACCTTGTAAATACCATCATAGA CATTCCATACAATCCTGCGT 

5 269 TGGATGTGCTAGATCAAACCTGA AACAAAGGGAAACTACCCACAG 

6 280 TAACTGCACAAAAACATTATGAT GACCATGAAAAGTTATCCACACA 

7 376 TATTCCATGATGCATCCCATC AAGGAGTGATCTTCTTCAGCA 

8 227 TCCAAAGTCAAGCAAAGCTTAAC TCAATATCAGGGAAAGTGTTTCT 

9 232 ATTCAAATGTCCACTACTTCTG AGAACCAGTGTTCTTCTTAGAG 

10 305 TGCTGCCAGAGAGACATTTCC TTGTTTCTAGTCTTCCCAAAA 

11 187 AGGTGAAGAGGAAGAGGAG ACTTACGCTCCTCTCTTTAG 

12 272 GAGACCCAAAGAGTCCCCATAA CTAAATAAAAATCCATCCTCCCACC 

13 371 GGAGCAAAACAATAGGGC CAAAATTATATCCAATCCCCAAA 

14 328 TATTGCTTCTCCACTTCAACAC GATACTGCACTACTGGACCAGA 

15 298 AGCTAAGATATTCTATTTTGGGT GAAACAAATGTCAGGTTCTAAGC 

17/16 672 AAGCAATAATAACTTTAAACACCA AAATTCAGAGCCAGCACA 

18 330 TGCCATTAATTGCAGTCTTCAAGC CTCTGTGAGAAACACCCAAGAATTA 

19 151 TGTGAGACGCTAATCCAATGA GGAGGCTTTTCTGTAAGTGAT 

20 361 GTTTGTCTGGTTGAAAGTGGC ACAATCAAAAGATGGTGGGAG 

21 263 CTTGCTTTAACCATGGTTTTTC AAGCTGAAATGTAAAAACAGCC 

23/22 532 CTGGACCTCAGCTTTTATCTAT AGGTAAGGATTGTGGAATGACT 

24 171 TTTGCCTCCTGTTCATCTTCTC TCTCTGGGCGTTCACATATTGC 

 

 صورتبه ها اگزون و پروموتر دمایی برنامه

o دمای: بود زیر
C95 دناتوره برای دقیقه 5 مدتبه 

 شدن دناتوره شامل داون تاچ سیکل 8، اولیه شدن

o: اولیه
C95 پرایمرها اتصال هتج، ثانیه 30 مدتبه 

o اول سیکل در DNA به
C68-62 (برای متغیر 

 با ثانیه 30 مدت به( مختلف های اگزون و پروموتر

o و سیکل هر ازایبه دما درجه یک کاهش
C72 برای 

 متغیر) ثانیه 30-45 مدتبه مکمل های رشته گسترش

 سیکل 27(، مختلف های اگزون و پروموتر برای

o: شامل
C95 شدن دناتوره مرحله در ثانیه 30 مدتبه ،

DNA  oبه پرایمرها اتصال جهت
C60-54 (برای متغیر 

  و ثانیه 30 مدتبه( مختلف های اگزون و پروموتر

o نهایتدر
C72 برای متغیر) ثانیه 30-45 مدتبه 

 گسترش برای( مختلف های اگزون و پروموتر

o دمای در نهایی گسترش و مکمل های رشته
C72  

 .یقهدق 7 مدتبه
 

 :ها یافته
 برای که ای خانواده 24 از مطالعه این در

 خون نمونه، شدند انتخاب پیوستگی تحلیل و تجزیه
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 ناشنوا نفر 68 تعداد این از که بود دسترسدر نفر 230

 در تعداد و سال 10 ناشنوا افراد سنی میانگین. بودند

 جمعیت ناشنوای افراد تمامی. بود برابر جنس دو هر

 عصبی -حسی ی دوطرفه ناشنوایی، سیبرر مورد

 مورد های خانواده %85 در. داشتند عمیق تا شدید

  و شد مشاهده خویشاوندی ازدواج نسل 3 بررسی

، نامه شجره با ارتباط در های داده به توجه با

 بالینی علائم وجود عدم) ناشنوایی بودن سندرومی غیر

 مغلوب توارث الگوی و( ناشنوایی جز به دیگر

 زنان در یکسان صورت به بیماری مشاهده) زومیاتو

 مورد( ها نسل تمام در بیماری وجود عدم و مردان و

 با که ها خانواده این SLINK ارزش. بود ییدأت

، شدند محاسبه FastSLINK version 2.51 افزار نرم

 مورد خانواده 24 در. است شده برآورد 7 تا 12/1 بین

 پیوستگی نظر وردم لوکوس به خانواده یک، مطالعه

 این SLINK ارزش(. 1 تصویر شماره)داد نشان

. بود 54/0 برابر آن LOD امتیاز و 45/1 برابر خانواده

 افزار نرم با توالی تعیین نتایج بررسی از پس

Chromas ژن پروموتر و ها اگزون از یک هیچ در 

TMC1 مورفیسم پلی یک البته. نشد یافت جهشی 

c.45C>T (rs2589615) شد مشاهده 6  اگزون در 

 (.2 تصویر شماره)

 

 
 DFNB7/11 به لوکوس نشان پيوستگیبا  F24شجره و هاپلوتيپ خانواده  -الف :1 تصویر شماره

 
 D9S1837برای نشانگر  F24الگوی ژنوتيب افراد خانواده  -ب :1تصویر شماره 

 افراد سالم هتروزیگوت و افراد بیمار هموزیگوت بودند.
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 الف

 
 ب

 

 F24در خانواده  6الکتروفروگرام اگزون  :2 شمارهصویر ت

مورفیسم  پلي c.45Cدر موقعیت  -مورفیسم(. ب )فاقد پلي T هموزیگوت برای آللc.45C مورفیسم  در موقعیت پلي -الف 
c.45C>T شود. ه شكل هتروزیگوت مشاهده ميب 

 

 :بحث
 استان از ARNSHL خانواده 24 مطالعه این در

 به خانواده یک، خانواده 24 این از. شد بررسی همدان

 . داد نشان ژنتیکی پیوستگی DFNB7/11 لوکوس

 در ناشنوایی ایجاد در ژن این نقش نتایج این به توجهبا

 ارزش. شد زده تخمین %16/4 حدود مذکور جمعیت

 خانواده در آمده دستهب LOD امتیاز و SLINK پایین

 پیوستگی لعهمطا برای آن پایین قدرت بیانگر مذکور

 از خارج در هاییجهش دارد احتمال نیز و بوده ژنتیکی

 این بر افزون. باشد موجود مربوطه ژن کننده کد منطقه

 ناحیه در ناشنوایی عامل دیگر ژن یک وجود احتمال

 این از پیش و دارد وجود لوکوس این به پیوسته ژنومی

 از لوکوس این به پیوستگی(. 17) است شده مطرح نیز

  در پاکستانی و هندی خویشاوند خانواده 230 انمی

 در TMC1 نام به جدیدی ژن و شد مشاهده خانواده 10

 و شرق شمال در بررسی یک در(. 12) شد یافت آن

 تحلیل و تجزیه و ژنوم سراسری بررسی با، ترکیه شرق

، خویشاوند غیر خانواده 65 از، هموزیگوتی پیوستگی

 در(. 18) دادند نشان تگیپیوس لوکوس این به خانواده 4

  که ARNSHL با پاکستانی خانواده 168 از ای مطالعه

  خانواده 7در ،بودند منفی GJB2 ژن در جهش نظراز

 :شامل که شد دیده TMC1 ژن در جدید جهش 5

c.830A>G (p.Y277C) c.1114G>A, (p.V372M) 

c.1334G>A, (p.R445H) c.2004T>G, (p.S668R) 

c.2035G>A, (p.E679K) ای مطالعه در(. 19) باشد می 

 مناطق از که ARNSHL دارای خانواده 39 کشورمان از

 بودند ناشنوایی موارد بیشتر یا 2 شامل و بودند ایران مختلف

 مجموعدر که شدند ریلگغربا DFNB7/11 لوکوس برای

 نتیجه که دادند نشان پیوستگی لوکوس این به خانواده 3

 ARNSHL دلایل ترین رایج از لاًاحتما لوکوس این گرفتند

  در ای مطالعه در(. 20) آید می شماربه ایران جمعیت در

  DFNB7/11 لوکوس با که ای ترکیه خانواده 7

 شناسایی TMC1 ژن در مختلف جهش 6 داشتند پیوستگی

،  (c.1333C>T)،(c.1330G>A)ز: ا عبارتند که شد
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(c.2030T>A) ،(c.64+2T>A) ،(c.100C>T) یک و 

 شامل 3 منطقه در باز  کیلو 31 حدود بزرگ ذفح

 خانواده 2 در ای مطالعه در(. 21) 19-24 های اگزون

 یک و (c.776+1G>A) جهش ARNSHL با ایرانی

 ژن در( *c.1589-1590delCT, p.s530) جدید حذف

TMC1 نفر 11 روی ای مطالعه در(. 22) شد شناسایی 

 ترکیه، الجزیره، عراق، تونس، لبنان، پاکستان، ایران از

 کردند می حمل TMC1 ژن در را p.R34X جهش که

 تعادلی بی نفر 9 که شد بررسی جهش این اءمنش

 نشانگر 5 و نظر مورد جهش بین گیری چشم پیوستگی

 که دادند نشان بازی کیلو 220 اینترون در مورفیک پلی

 نیای یک از نظر مورد جهش گرفتن اءمنش بیانگر

 خانواده یک در ای طالعهم در(. 23) بود مشترک

 DFNB7/11 لوکوس با که ARNSHL با هلندی

 جدید جهش یک بود داده نشان پیوستگی

(c.1763+3A>G )ژن 19 اینترون پیرایش جایگاه در 

TMC1 ایرانی خانواده دو بررسی در(. 24) شد شناسایی 

 نشان پیوستگی DFNB7/11 لوکوس با که ARNSHL با

 ژن در( c.-258A>C) جدید جهش یک، بودند داده

TMC1 با چینی خانواده یک بررسی در(. 25) شد یافت 

ARNSHL لوکوس با که DFNB7/11 نشان پیوستگی 

 TMC1 ژن در مرکب هتروزیگوت های جهش ،بود داده

 و (p.G197R ،c.589.G>A) شامل که شد شناسایی

(p.Q391X،(c.1171C>T  اینکه به توجهبا(. 26) بود 

 مسبب رایج های لوکوس از همطالع مورد لوکوس

ARNSHL باشد می جهان نقاط سایر و ایران در ،

 به تواند می مختلف های جمعیت در بیشتر مطالعات

 TMC1 ژن جدیدتر نیز و بیشتر های جهش شناسایی

 های جمعیت روی بر قبیل این از مطالعاتی. شود منجر

 تحلیل و تجزیه امکانات کردن فراهم و کشور مختلف

 های لوکوس فراوانی و نوع، ژنوم سراسری پیوستگی

 اطلاعات جمعیت هر برای و نموده مشخص را درگیر

 مشاوره و تشخیص در بتواند تا کند می فراهم را لازم

 .باشد کارگشا تر دقیق

 

 :گیری نتیجه
 لوکوس، مطالعه این نتایج به توجهبا

DFNB7/11 ًدر ناشنوایی ایجاد در کمی نقش احتمالا 

 در ناشنوایی اصلی دلیل، دارد بررسی دمور جمعیت

 سایر به مربوط ،تواند می مطالعه مورد جمعیت

 برای حال این با. باشد ناشنوایی در درگیر های لوکوس

 به کشورمان در لوکوس این تر دقیق نقش تعیین

 .است نیاز بیشتر های خانواده تعداد و بیشتر مطالعات

 
 :قدردانی و تشکر

 های خانواده و ناشنوا یمارانب از فراوان تشکر با

 .رساندند یاری را ما پروژه این انجام در که ایشان

 نفر نویسنده نامه پایان نتایج به مربوط مقاله این

 پزشکی علوم دانشگاه پژوهشی معاونت از. باشد می اول

 و بودجه مینأت جهت 1497 گرنت شماره با شهرکرد

 کولیمول و سلولی تحقیقات مرکز کارکنان همچنین

 این در را ما که شهرکرد پزشکی علوم دانشگاه

 .دارم تشکر و تقدیر کمال، نمودند یاری پژوهش
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Background and aims: Hearing loss is a most common sensory deficit in humans. The hearing 

loss may be conductive, sensorineural, or mixed (syndromic or nonsyndromic), prelingual or 

postlingual. Due to the complexity of the hearing mechanism, it is not surprising that several 

hundred genes might be involved in causing hereditary hearing loss. So far 152 loci have been 

identified which are associated with the most common type of hearing loss. This study aimed to 

analyze genetic linkage of DFNB7/11 locus in families with autosomal recessive nonsyndromic 

hearing loss from Hamedan province. 

Methods: In this descriptive laboratory study, 24 families from Hamedan province with 

autosomal recessive nonsyndromic hearing loss were examined. Selected families in this study 

had consanguinity and they were negative for GJB2 gene mutations. Linkage analysis was 

performed by 7 markers (STR) for DFNB7/11 locus. 

Results: After examining different families, one family of the 24 families (4.16%) showed 

linkage to the DFNB7/11 locus, but in examining different exons and promoter of TMC1 gene, 

no mutation was found. Lack of TMC1gene mutations in mentioned familyy suggests mutations 

exist in noncoding regions of TMC1 genes or new gene exists in this locus. SLINK value and 

LOD score of this family was 1.45 and 0.54 respectively. 

Conclusion: Based on the results of this study, DFNB7/11 locus may not have important role in 

causing hearing loss of population studied, but further studies are necessary to determine more 

precisely the role of this locus in hearing loss in Iranian population. 

 

Keywords: DFNB7/11 locus, TMC1 gene, Autosomal recessive nonsyndromic hearing loss. 
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