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Abstract 

Background and Aim: Hearing loss is the most common sensory defect in 

humans. The disease is due to environmental and genetic factors, with more 

than 50% attributable to genetic factors. The genetic hearing loss is divided 

into non-syndromic and syndromic types. More than 70% of cases of 

hereditary hearing loss are non-syndromic hearing loss (NSHL), whose main 

pattern of inheritance (80% of cases) is autosomal recessive (ARNSHL). This 

study aims to investigate the role of the DFNB9 locus in causing hearing loss 

among families with ARNSHL in Khuzestan province.  

Materials and Methods: This study was conducted among 22 ARNSHL 

families with at least 4 hearing-loss cases and no GJB2 mutations in Khuzestan 

province. Linkage analysis was performed by using the STR (Short Tandem 

Repeat) markers that were related to the DFNB9 locus. The genotype of each 

family was determined by the Polyacrylamide Gel Electrophoresis method. 

Moreover, the haplotype was drawn, and the LOD score was calculated. 

Results: Linkage analysis and haplotype assessment showed that 1 family 

(4.5%) was linked to the DFNB9 locus. 
Conclusion: Based on the results of the present study, the role of the DFNB9 

locus in causing hearing loss in Khuzestan province is similar to that reported 

in other studies conducted in the country and should be considered alongside 

other important loci in the hearing loss panel. 
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ناشنوا   DFNB9لوکوس    ی ک ی ژنت   ی وستگ ی پ   ز ی آنال  در    ی اتوزوم   ی رنشانگان ی غ   یی با  مغلوب 

 استان خوزستان 

   2فرییطباطبا  نی ، محمدام  *1یطهماسب  سا یپر

 ران یا  لام،یا  لام،ی، دانشگاه ا پایه علوم ة دانشکد ، یشناسستیگروه ز  ار،ی استاد .1

 ران یاصفهان، اصفهان، ا  یدانشگاه علوم پزشک ،یپزشک ة دانشکد ،یمولکول  یشناسستیو ز کیگروه ژنت  ار،ی. دانش2

 
 

 تاریخچه مقاله:

   1401/ 03/ 06ت:یافدر

 1401/ 10/ 11ویرایش: 

 1401/ 11/ 12پذیرش:

 1405/ 03/ 02 انتشار:

  چکیده 

 یکیو ژنت  یطیعوامل مح  لیدلبه  ی ماریب   ن ی. ا استدر انسان    ینقص حس  ن یتر جیرا   ییناشنوا   و هدف:   زمینه 

ب و  است   ژنتموارد  درصد    50از    شیدر  عوامل  م  یکیبه  ناشنوا یمربوط    و  ینشانگان   انواع  به  یکیژنت  یی شود. 

بیش از  شویم  م یتقس  ینشانگان ریغ ناشنوای  درصد   70د.  الگوی   (NSHL) ارثی، غیرنشانگانی  ی موارد  است که 

  نقش لوکوس   ی مطالعه بررس  نی ا  (. هدف از ARNSHL)  موارد( اتوزومی مغلوب است   درصد  80اصلی وراثت آن )

DFNB9 یدارا یهااز خانواده یدر گروه یی ناشنوا  جادی در ا ARNSHL در استان خوزستان است . 

  یهاجهش  یبرا  یناشنوا و منف  فرد  چهاربا حداقل    ARNSHLخانواده    22  ی رومطالعه    ن یا   : ها مواد و روش 

GJB2    انجام به    کوتاه  یتکرار  یتوال  ینشانگرهااستفاده از    با  یوستگیپ  زیآنال.  دشدر استان خوزستان  مربوط 

.  دش   ن ییتع  دیآم  لیآکر   یژل پل  الکتروفورز  روش  با   خانواده   هر   به   مربوط  پیژنوت.  شد  انجام  DFNB9  لوکوس 

 .دش انجام  LOD ازیامت ةمحاسب و  پی رسم هاپلوتا ،نیهمچن

 ی وستگیپ  DFNB9( به لوکوس درصد  5/4خانواده )یک  نشان داد که    پی و رسم هاپلوتا   یوستگیپ  زیآنال  : ها یافته 

 .دارد

  ت یدر جمع  یی ناشنوا  جادیا   در  DFNB9لوکوس    سهم   ، حاضر  پژوهش  از   حاصل  جی نتا  یبرمبنا  گیری: نتیجه 

  برایمهم    هایدیگر لوکوس  همراهبه یدبااست و    کشور   در  شدهانجام  دیگر   مطالعات استان خوزستان مشابه با  

 .ردیقرارگ توجه  مورد  ییناشنوا  پانل  در یبررس
 

 یکیژنت یوستگ یپ ز یآنال ،کوتاه  یتکرار یتوال ،DFNB9 لوکوس ، ییناشنوا واژگان کلیدی:

پزشکی   علوم  دانشگاه  برای  نشر  حقوق  تمامی 

 .است  محفوظ  کردستان 

 

گروه ،  یطهماسب  سایپر  : * نویسنده مسئول 

دانشگاه پایه  علوم   ة دانشکد  ،یشناسستیز  ،

 رانیا لام،یا لام،یا

 

 

 p.tahmasbi@ilam.ac.ir: ایمیل

 

 

 علمی دانشگاه  مجله.  مغلوب در استان خوزستان  یاتوزوم  یرنشانگانیغ  ییبا ناشنوا  DFNB9لوکوس    یکیژنت  یوستگیپ  زیآنال  محمدامین.،  فرطباطبایی ؛  پریسا،  طهماسبی  ستناد: ا 

 .17-11: ( 1) 31؛ 1405 بهار   ،علوم پزشکی کردستان 

مقدمه
  در   یمادرزاد   یحس  یهانقص  نیترفراوان   از  یکی  ییشنوا  نقص

. سهم  ردیگیم  بر  در  را  تولد  1000  در   2-1  هر  که  است  انسان

درصد موارد را علل    25درصد است و    50حدود    ییدر ناشنوا  کیژنت

.  دهندی م  لیتشک  ناشناخته  علل  را  ماندهی باقدرصد    25و    یطیمح

  ل یدل  یدارا   ییناشنوا  موارد  از  یمین  احتمالاً  که  شودیم  گفته

  جهش   با  توانندیم  یکیژنت  موارد  .[2،1]  است  یکیژنت  زین  ناشناخته

   .[3]  ندشو  جادی ا  یتوکندر یم  ای  یاهسته  یهاژن  در

دو    یکیژنت  ییناشنوا )نشانگان  ةدستبه   Syndromicی 

Hearing Loss, SHL  )یرنشانگانیغ  و  (Non-Syndromic 

Hearing Loss, NSHL  )دیگر  صینقا. همانند  دشویم  م یتقس ،  

 نوع  در  کهی حالدر  ،است   گسترده  بیآس  تنوع  ینشانگان  ییناشنوا  در

  اساس بر.  است  یعصبی ـ  حس  یعموم  صورتهب  بی آس  یرنشانگانیغ

  به   وابسته  مغلوب،  یاتوزوم  غالب،  یاتوزوم  ییناشنوا  به  توارث  یالگو

شکل    نیترع یشا[.  5،4]  دشویم  م یتقسیی  ایتوکندریم  و  جنس

NSHL  اتوزوم  یالگو   با ارث    یمغلوب    80  حدود  که  رسدیمبه 

  ی رنشانگانیغ  ییناشنوا  نام  به  و  ردیگی م  را در بر  NSHLموارد    درصد

)اتوزوم  مغلوب  Autosomal Recessive Non-Syndromicی 

Hearing Loss, ARNSHL  )با   یکشورها  در.  شودیم  شناخته  

دیگر   به  ARNSHL  یفراوان  نسبت   ،ی شاوندیخو ازدواج یبالا  نرخ

  ی مادرزاد  ARNSHL  معمولاً.  ابدیی م  شیافزا  یوراثت  اشکال
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  باً یتقر دارد. بیشتری شدت از  بقیه، در مقایسه با و است یزبانش یپ

  ییناشنوا  اشکال  کهی درحال  است،   یعصبـ    یحس  کامل  طوربه

-Autosomal dominant non)  یاتوزوم  غالب  یرنشانگانیغ

syndromic Hearing Loss, ADNSHL)  و   یگفتارپس  اغلب  

  در  را  ییناشنوا  ررسید  اشکال  از  یبزرگ  بخش  و  ندهست  روندهش یپ

 . [7،6]  رندیگیم  بر

شده    ییشناسا  NSHL  بهلوکوس مربوط    124از    شیب  تاکنون

 .[8]است    ARNSHبه    مربوط   آن  لوکوس  78که    است

روی کروموزوم    که  است  مهم  هایلوکوس از    یکی  DFNB9لوکوس

2p23.1  لبنان  در    یخویشاوند در روستای  ةقرار دارد و در یک خانواد

 است  شده  واقع DFNB9  لوکوس  در  OTOF  ژن .[9]کشف شد  

  ی که عضو   کندیرا رمز م  نیاتوفرل  نیژن پروتئ  نی. ادارداگزون    48  و

پروتئ  نیفرل  ةخانواداز   جز  و    ی توزولیس  یهان یپستانداران 

 لیدخ  ییغشا  جوشش  در  هانیفرل  ةهم.  ستغشا   به  شوندهمتصل

  مژکدار   یهاسلول   در  هم   OTOF  انیب  ی،داخل  گوش  در.  هستند

  ن یپروتئ  نیا.  [10]  دارد  وجود  یخارج  مژکدار  سلول  هم  و  یداخل

  ی هاناپس یس  در   یعصب  نیناقل  یآزادساز   و  توزیاگزوس  در  احتمالاً

  ی هاجهش   .[12،11]  دارد  دخالت   یداخل  مژکدار  یهاسلول 

OTOF  کند ی م  جادیا  قیمغلوب با شدت عم  ییناشنوا  ،انسان  در  

نوروپات با  ابتدا  خارج  ییشنوا  یکه  مژکدار  سلول  عمل  (  ی )حفظ 

  ی خارج  مژکدار  سلول  رفتنازدست  سمتبه  جیتدربه اما    ،ارتباط دارد 

  ص یتشخ  یبرا   ییشنوا  ینوروپات  حضور.  [11]  رودیم  شیپ  یداخل  و

  جهش   220  از  شیب  تاکنون.  است  تیاهم  حائز  اریبس  یمولکول

در    یمتعدد  مطالعات.  [13]  است   شده  گزارش  ژن  نیا  در  مختلف

   جادیدر ا  DFNB9  نقش لوکوس  یرو  هیهمسا  یوکشورها   رانیا

ARNSHL  هرچند .  اندشده آن گزارش    ی هاجهش   و  دهش  انجام  

  78  انیم  از  ،شودی نممحسوب    ییناشنوا  یاصل  علتلوکوس    نیا

جزو    هیهمسا  یکشورها   و  ما  تیجمع  در  شده،ییشناسا  لوکوس

نظر    یضرور  آن  ةمطالعکه    است  تیاهم  حائز  یهالوکوس  به 

 . [14-17]  رسدیم

  ی ناشنوا   تیدر جمع  بارنی اول  یکه برا  ،حاضر   پژوهش  از  هدف

  جاد یا  در  DFNB9سهم لوکوس    نییتع  ،دش استان خوزستان انجام  

 . استاستان    نیا  یناشنوا   یهاخانواده از    یدر گروه  ییناشنوا

 

 کار   روش 

 DNAو استخراج  یبردارنمونه 

فاقد    بزرگ  ةخانواد  22  ،یشگاهیآزما  ی ـفیتوص  ةمطالع  نیا  در

  ا ی  ناشنوا  چهار  حضور  یهایژگ یو  با  GJB2  کیپاتوژن  یهاجهش 

مغلوب،    صورته ب  یماریب  توارث  یالگو   شجره،  در  شتریب اتوزوم 

  ی برا   یسم  یها و داروها )مانند عفونت   یطی عوامل مح  نکردندخالت 

ا ازدواج خو  مارانیب  ،یماریب  جادیگوش( در  از  و    یشاوند یحاصل 

م  نیوالد  یدارا  از  استان    سراسر  در  ناشنوا  یهاخانواده   انیسالم 

  ن یگزبه مربوطه   یو نهادها  یستیسازمان بهز  یهمکار   باخوزستان  

محل سکونت    یشهرها   به  یقاتیتحق  میت  میمستق  ةمراجعشدند و با  

در    ییناشنوا.  دش   انجام  هاشجره از افراد حاضر در    یریگنمونه   آنان

  ن، یهمچن.  بود  روندهش یرپیغاز تکلم و    شیپ  صورتبه  هاخانواده   نیا

خصوص  یظاهر  ی شناسخت یر  یبرا  مارانیب  همة   ات یگوش، 

  مطالعه   از  مثبت  موارد  و   یبررس  یذهن  یافتادگعقب چهره،    یختیبدر

  ی و بررس  مینامه، ترسپرسش   ل یپس از تکم  ،ادامه  در.  شدند  خارج

  ی هالوله در    یطیخون مح  تریل یلیم  5  نامه،ت یرضاو اخذ    نامه شجره 

سپس    .شد  گرفته  خانواده  افراد هر  همة  از  مولار  مین  EDTAی  حاو

DNA   غلظت [.  18]  دشکلروفرم استخراج    ـ  فنل  معمول  روش  به  

DNA   نانودراپ  دستگاهبا    شدهاستخراج  (UNICO 2100، کا یآمر  )

 . شد  یریگاندازه 

 

 Short tandem)  کوتاه  یتکرار   یتوالی  نشانگرها  انتخاب 

Repeat, STR )یوستگ یپ زیآنال برای 

 ژن  یهاجهش   یبرا  یمنف  یهاشجره   یروکه    مطالعه،  نیا  در

2GJBی کیژنت  یوستگیپ  لیوتحلهیتجز  قی از طر  ،[ 19]  گرفت  انجام  

(Genetic linkage analysisپ ،)به لوکوس  ییناشنوا  یوستگی   

DFNB9  ی  نشانگرها  انتخاب.  شد  یبررسSTR  جو وجست   براساس  

 NCBI MapViewerدر  

)https://www.ncbi.nlm.nih.gov/mapview(  انتخاب    و

(. از  1صورت گرفت )جدول    NCBI Uni STSمطابق با    مرهایپرا

انتخاب    یهاشاخص    لوکوس   به  یکینزد  مذکور،  ی نشانگرها مهم 

محصول    راتییتغ  ةدامنوجود    ،مدنظر طول    شتن دا  ،PCRدر 

  یک   برای  مادر  و  پدر  بودنهتروزیگوت  و  هیباند ثانو  زانیم  نیکمتر

  ی نشانگر   هاخانواده   از  کیهر  یبرا  کهیدرصورت.  بود  معین  نشانگر

)معنیب د  ،بود (  Uninformativeی  نشانگر    ة منطقدر    یگر یاز 

   .دش استفاده    یمورد بررس  لوکوس
 

 STR ی نشانگرها پ یژنوت نییتع  یبراPCR  واکنش

واکنش    در نشانگرها  هرکدام  یبرا  ، PCRمخلوط    تحت  یاز 

لازم    مواد  دیگر  همراهبهمربوط به آن نشانگر،    یمرهایاز پرا  یبررس

 µl12 Taq2x   شامل  وبیکروت یم  هر.  شد  استفاده  ذیل  شرح  به

2Mgcl, Master Mix Red  (Ampliqon،   دانمارک)،  µl 1 

  بود  (ng50-20 )  الگوDNA   از  µl1  مر،یهر پرا  از ( مول  کویپ10)

  ی دما  به  توجه  بارسانده شد.    25  یینها  حجم  به  مقطر  آب  با  که

تعداد    نیهمچن نشانگر،   هر  به   مربوط  یمرهایپرا  متفاوت  اتصال

هر    انجام برایمتفاوت    یها   کلیس جدول    ،PCRمناسب    2در 

قطعات    ریبعد از تکث  .است  شده  آورده  PCR  ییدما  یعموم  ةبرنام

  از  مستقل خانواده هر به مربوط یهانمونه ،PCRبا واکنش  دنظرم

با ولتاژ    درصد  10تا    8  دیآم  لیآکریژل پل  یرو   گرید  یهاخانواده 

ن  والکتروفورز    ساعت  دو  مدتبه  160 با  نقره    تراتیسپس 

. شدند  تیو باندها رؤ  یزی آمرنگ
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 آنالیز پیوستگی ژنتیکی با ناشنوایی غیرنشانگانی اتوزومی مغلوب  
 

 

 

 

 

 

 1405بهار ، 1، شماره 31، دوره علوم پزشکی کردستان علمی دانشگاهمجله      |    14

 

 مطالعه  ن یا  در استفاده  مورد DFNB9مربوط به لوکوس  یمرهایمشخصات نشانگرها و پرا  ، یاسام ؛کوتاه مورد استفاده ی تکرار یتوال ینشانگرها. 1 جدول

 لوکوس 

 ( ن )ژ

 تیموقع

 یکیزیف

(bp) 

 تیموقع

 یکیزیف

(bp) 

 نشانگر
محصول   ةدامن

PCR 
(bp) 

 شرو یپ مریپرا یتوال

(3<'5' ) 

 معکوس مریپرا یتوال

(3<'5' ) 

DFNB9 

(OTOF) 

 

286063

42-

286065

33 

D2S36

5 
164-204 ATGATTTGTGTACCTTAT

GTATGTT 

TCAATGGAGGAATCCT

ACTT 

266800

71-

267815

66 

273039

11-

273040

64 

D2S22

47 
130-160 TCCATCTTTTGCGTGC CCGTGCTCTATGCCAG 

 

268398

73-

268400

75 

D2S17

4 
203-221 AGGCTGAATCCCACCTCC 

TTAGAGCACACATGGT

CACTCC 

 

265591

44-

265593

25 

D2S22

23 
182-200 CACTGCGCCTAGCCTC 

GGCGATTTATGAATAA

TCCTGC 

 

 DFNB9  لوکوس  ینشانگرها  به مربوط  PCR ییدما  برنامة. 2  جدول

 مرحله ( گرادیسانت ةدرج) دما زمان هاکلیس تعداد

 ه یاول  ونیدناتوراس .1 95 قه یدق 5 1

*28-26 

 95 قه یدق 1

 61-60* قه یدق 1 گسترش  و اتصال  ون،یدناتوراس ة مرحل .2

 72 قه یدق 1

 یی نها  گسترش. 3 72 قه یدق 5 1

 . بود  متفاوت مختلف  ینشانگرها یبرا ها کلیاتصال و تعداد س یدما *

 

  از یامت  وS-Link   ارزش ةمحاسب  پیوستگی، وتحلیلتجزیه
LOD 
از    ،SLINK  ارزش  ةمحاسب  برای  مطالعهمورد    یهاشجره   در

FastSlink Version 2.51  از یامت  ةمحاسب  یبرا  .[20]  شد  استفاده  

LOD   از    بیترتبه   یا چندنقطه   و   یادونقطه   یپارامترها

Superlink Version 1.6  [21 ]    91.2و Simwalk Version 

  و   یادونقطه   LOD  ازیامت  یهامحاسبه   برایاستفاده شد.    [22]

فنوکپ  ،یاتوزوممغلوب    یوراثت  یالگو  ،یا چندنقطه کامل،    ی نفوذ 

در مرد و    یبینوترک  یفراوان  هزارم،کی  یمار یآلل ب  یصفر و فراوان

فرض   برابر  از  دش زن  پس    م یترس  زین  یوستگیپ  لیوتحله یتجز. 

  کمک   با(  مجاور  ینشانگرها   پیژنوت  ةمجموع)  پیهاپلوت

HaploPainter Software Version 029.5  [23]   صورت  

 . رفتیپذ

 

 نتایج 

  چهار   یدارا   ییناشنوا  بهمبتلا  بزرگ  ةخانواد   22،  مطالعه  نیا  در

از    تعداد  نیا  که  ندشد  یبررسدر استان خوزستان    شتریب  ای  ناشنوا

.  دندش  انتخابناشنوا از سراسر استان خوزستان  ةخانواد هاده  انیم

  ی هات یقومفرد سالم و ناشنوا از    317در مجموع،    یبررس  نیا  در

خوزستان   استان  در    164شدند.    ی ریگنمونه مختلف  ناشنوا  فرد 

از    شدهی بررس  یهاشجره  که  داشتند  آن   143حضور   هانفر 

ب  ،نیهمچن.  شد انجام    یریگنمونه  تا    دیشد  ییناشنوا  مارانیاکثر 

.  شود یم  محسوب  ARNSHLمتداول    یژگیو  که  داشتند  قیعم

و از اقوام مختلف ساکن استان    ی داشتندرانیا  تیملشجره    22  تمام

بودند.   مطالعه،  خوزستان  این    ت یقوم  از  هاخانواده   درصد  77در 

 بودند.   لر  تیقوم  از  درصد  4  ی و ار یبخت  تیقوم  از  درصد  19  عرب،
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)شهرستان    تیقوم  از خانواده  نیا:  Kho-5  ةخانواد عرب 

  ة هم  یتیگوسیبا توجه به هموز  .بود  ماریب  چهار  یخرمشهر( و دارا

،  D2S365  و  D2S2223  ،D2S174  نشانگر  سه  یافراد ناشنوا برا 

 لیوتحلهیتجز  .داد  نشان  یوستگیپ  DFNB9خانواده به لوکوس    نیا

 درصد  8  دیآم  لیآکر  ژل  یروD2S174   نشانگر  کمک  به  یوستگیپ

.  آورده شده است  1  خانواده در شکل  نیا  یاز اعضا   یتعداد   یبرا 

 

 
  پ یژنوت.  سالم  فرزند:  7  ستون  مار،ی ب   افراد:  6-3  مادر،  :2  پدر،  :1  ،(bp100)اندازه    نشانگر  M  ستون  .Kho-5  ةخانواد  در  یوستگیپ  لیتحل  و  هی تجز  .1  شکل

 .دشویم( مشاهده 1ة شمار)  باند  کی  یعنی  گوتیهموز  صورتهب  مارانیب 

 

  پ ی هاپلوت   خانواده   ن ی ا   در .  داشتند   د ی شد   یی ناشنوا   مار ی ب   افراد 

  د شو ی م   ک ی تفک   یی همراه با ناشنوا   گوت ی هموز   صورت ه ب (  2-1-2) 

  از ی امت  مم ی ماکز  ، 2/ 55 خانواده  ی برا   SLINK  از ی امت (. 2 شکل ) 

LOD   از ی امت   مم ی ماکز   و   2/ 00  ی ا دونقطهLOD   ی ا چندنقطه  

. بود  2/ 28

 

 
  Marshfield  ة نقش   براساس نشانگرها    ب یترت  .دش مشاهده    مارانیب   ة هم ( در  2-1-2)  پیهاپلوت  DFNB9.لوکوس    بهKho-5 ة  خانواد  ی وستگیپ  .2  شکل

 . است
 

 بحث 
 DFNB9لوکوس    یکیژنت  یوستگیپ  ةمطالعپژوهش به    نیا  در

  ی هاجهش   یبرا  یمنف)  بزرگ  ARNSHL  ةخانواد  22در  

مکرر و در   یشاوندیخو یهاازدواج  لیدلبه . شد پرداخته( ن یکانکس

افراد    ،هاخانواده از    یدر تعداد  یشاوند یخو  یهالوپ حضور    جهینت

چند در    تمام .  شدی م  دهید  یعمود  صورت هب  و  نسل  نیناشنوا 

  ناشنوا   چهاروجود    اساساً.  داشتند  شتریب  ایفرد ناشنوا    چهار  هاخانواده 

  در   مطالعه  چند  دراست.    ینادر  در شجره، رخداد نسبتاً  شتریب  ای

  ناشنوا   افراد  نیوالد  انیم  در  ی شاوند یخو  ازدواج  زانیم  کشورمان

 دو  به   کینزد  که  است  شده  گزارش  [25،24]  درصد  73  تا 72  نیب

. ازدواج  [26]  است  کشور  در  ی شاوند یخو  ازدواج  متوسط  نرخ  برابر

  ة نهفت  یهاژن (  شدنگوت یهموز)  شدنجفت شانس    یشاوندیخو

 .دهدی م  شیمشترک افزا  جدرا در اخلاف حاصل از    وبیمع

خانواده    ک ی در    DFNB9به لوکوس    ی وستگ ی پ   ، ما   ة مطالع   در 
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اگزون   OTOF48   عرب مشاهده شد. ژن   ت ی ( از قوم درصد   4/ 5) 

پروتئین    دارد  عضو   را،   ن ی اتوفرل و    در   ها ن ی فرل   ة خانواد از    ی که 

می   است،   پستانداران  غشایی  کد  گذر  دومین  حاوی یک  و  کند 

بافت   [ 27]   است  در  آن  قوی  بیان  مغز  .  و  دهلیز  حلزون،  های 

موش مشخص شده است. این ژن در جوشش سیناپسی وزیکول  

  ة یا تولید پیامبرهای ثانوی   2Ca+پلاسمایی تحت تحریک    ی غشا    ـ

  . [ 28،27]  لیپیدی دخیل در مسیرهای انتقال پیام شرکت دارد 

در   ایجاد   ARNSHL  تواند ی م   OTOFژن    ی ها نقص  که    کند 

های  . جهش است   همراه   ی شنوای   ی نوروپات   با   ابتدا   موارد   از   ی نیم 

هند   در  ژن  متحد [ 29] این  امارات  ترکیه    و   [ 30] عربی    ة ، 

روی    که   ، و همکاران   ن ی شاه   ة مطالع یافت شده است. در    [ 32،31] 

انجام شد   ة خانواد   بیست  ناشنوا  فرزند  دارای  جهش   ، فلسطینی 

  بود   یی ناشنوا   مسئول (  درصد   5)   خانواده   ک ی   در   OTOF  ی ها 

  ی مورد بررس   ی ها خانواده   درصد   5  در   ژن   ن ی ا   ی ها جهش .  ]15[

در  [ 3]   شد   مشاهده   ز ی ن   ه ی ترک   در   ی ا مطالعه در   ی چو   ة مطالع . 

 (Choi )   ی ها خانواده از    درصد   2/ 3  ، پاکستان   کشور   در   همکاران   و  

  دادند  نشان  ی وستگ ی پ   DFNB9به لوکوس  ی بررس  ن ی حاضر در ا 

  خانواده   یک و همکاران    فر یی طباطبا   ة مطالع   در   ز ی ن   ران ی ا   در .  [ 33] 

لوکوس  درصد   2/ 7)  به   )DFNB9   [.  34]   داد   نشان   ی وستگ ی پ

ن   ه ی مهد  همکاران  بررس   ز ی و  پ   ی در    خانواده یک    ی وستگ ی خود 

  در مطالعة دیگر [.  35]   دادند   نشان    DFNB9  به   را (  درصد   1/ 85) 

و همکاران    ی برا   ی منف   و  ARNSHL ة خانواد   38  ی رو   مهدیه 

  به   ( درصد   2/ 63)   خانواده یک    ، GJB6  و   GJB2  ی ها جهش 

و همکاران    ان ی کوه  [. 36]   داشتند   ی وستگ ی پ   DFNB9  لوکوس 

خود    در    ، ARNSHL  ی دارا   ی ران ی ا   ة خانواد   80  ی رو پژوهش 

  نشان   DFNB9لوکوس    به ( را  درصد   2/ 5)   خانواده   دو   ی وستگ ی پ 

 . [ 14]  دادند 

  ی رو   شدهانجام   مطالعاتدیگر    بااز پژوهش حاضر    حاصل جینتا

  مطالعات   دیگر  و  قیتحق  نیا  جینتا.  است  منطبقلوکوس    نیا

نشان    شدهانجام    DFNB9لوکوس    اگرچه  که  دهند یمدر کشور 

  جاد یا  در  شود،ی نمما محسوب    تیدر جمع  ییناشنوا  یاصل  علت

خوزستان    ژهیوه ب  و  رانیا  تیجمع  در  ییناشنوا نقش  استان 

  های لوکوس کنار    در  یدبالوکوس    نیا  ،نیبنابرا.  دارد  حائزاهمیتی

 DFNB7/11 وDFNB2،  DFNB4  ، DFNB3چون    یگرید  مهم

 شود.   یبررس  ییپانل ناشنوا  در

اگزون    48  با  وبزرگ    یژن  OTOFژن    آنجاکهذکر است از  شایان

  وسته یپ  یهاخانواده   یبرا   هااگزون  یتوال  نییتع  کامل  انجام  ،است 

  ة ندیآ  رد  ،نیبنابرا.  است  نهیو پرهز  برزمان   یکار  هالوکوس   نیبه ا

جد  یابییتوال   کیتکن  از  استفاده  با  کینزد -Next)  دینسل 

Generation Sequencing, NGS)  در   هاجهش  قیدق  نییتع  

انجام خواهد گرفت.    مطالعه  نیا  درلوکوس    نیبه ا  وستهیپ  ةخانواد 

  ن یا  ةماندیباق  یهاخانواده در    یمار یعلت ب  افتنی  برای  ،نیچنهم

را    وعی با ش  یهالوکوس   دیگر یدبامطالعه   منطقه  و  بالا در کشور 

 . کرد  یبررس

  ی هاگروه   حضور  ،مورد مطالعه  استان  بارةدر   تیاهم  حائز  ةمسئل

م  یتیقوم   ی بالا   آمار  و  یشاوند یخو  ازدواج  زیاد  زانیمختلف، 

  برای   را  یکیژنت  مخازن  نیتریغناز    یکیکه    استدر آن    ییناشنوا

ا  یاتوزوم  ییناشنوا  یبررس است.  کرده  فراهم    موضوع   نیمغلوب 

  ییناشنوا  در  مهم  یهالوکوس   یبررس  و یوستگیپ مطالعات  تیاهم

استان    یماریب  ن یا  جادیا  دررا    ها آن  سهم  نییتع  و   خوزستان در 

  ی رو  کشور  در  شدهانجام مطالعات    شتریب  ،نیهمچن   .دکنیم  ترروشن 

  ی دو دارا   یهاخانواده چند استان مختلف و در    تیاز جمع  ی بیترک

خاص    تیجمع  ک یدر    یمطالعات  ندرت بهناشنوا صورت گرفته و    فرد

 ناشنوا انجام شده است.    فرد  چهار  یبا تعداد بالا  یهاخانواده در  

 

   گیری نتیجه 

 DFNB9لوکوس    سهم  ،حاضر   پژوهش  از  حاصل  جینتا  یبرمبنا 

جمع  ییناشنوا  جادیا  در با    تیدر  مشابه  خوزستان  دیگر  استان 

  مهم  هایلوکوس  همراهبه  یدبااست و  کشور در شدهانجام  مطالعات

  ، نیچن. همردیگ  قرار  توجه  مورد  ییناشنوا  پانل  در  یبررس  برای  دیگر

  مذکور   لوکوس  به  وستهی پ  ةخانواددر    ک یپاتوژن  انتیوار  نییتع  یبرا 

شد.  NGS  کیتکن  از خواهد  اول  نیا  استفاده    ی بررس  ن یپژوهش 

حاصل    جینتا.  استاستان    نیدر ا  ناشنوای  هاخانواده   یروگسترده  

و   ییناشنوا  یدر غربالگر  تواندیمای  ی کیژنت  یهایبررس  نیاز چن

  منظور به و    نحاملا  ییشناسا  برای  کیژنت  ةمشاور  ،آن  دنبالبه

  انتخاب   برای  نیهمچن  ،یارث  ییناشنوا  زانیم  کاهش  و  کنترل

لانه  شیپ  یکیژنت  صیتشخ  مانند  یدرمان  یراهکارها  ی نیگزاز 

(Preimplantation Genetic  )دشو  استفاده  تیجمع  نی ا  در . 
 

 تشکر و قدردانی  

 برای هاآن   محترم هایخانواده  و مارانیب تمام از  ،انیپا  در

 کنیم.یم سپاسگزاری  مانهیصم  قیتحق نیا در  شرکت و همکاری
 

 منافع  تضاد 

ها تعارض  دستگاه   وافراد    با   مطالعه،  نیا  سندگانینو  از  کدامچیه

 . ندارند  مقاله  نیانتشار ا  یبرا  یمنافع
 

 ی اخلاق ملاحظات

  علوم  دانشگاه  مصوب  تحقیقاتی  پژوهش حاضر بخشی از طرح 

اخلاق  2400173شماره  به  اصفهان  پزشکی  کد  با   ،

IR.MUI.REC.1394.3.805 وIR.ARI.MUI.REC.1400.0

 است.  11
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