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 چكيده

باشد و در دو حالت سندرمي و غير  نوزاد مي  2333در  2عصبي با فراواني  -ا شنوايي يكي از شايع ترين اختلالات حسين مقدمه: 

، به تنهايي مسئول 33و  12، در بر گيرنده دو ژن كانكسين DFNB1ي جايگاه ژني ها  با توجه به اين كه جهش شود. سندرمي ديده مي 
ي مختلف مي باشند، هدف مطالعه حاضر بررسي ها  مي با الگوي وراثتي اتوزومي مغلوب در جمعيتي غير سندرها  درصد نا شنوايي 93

در افراد نا شنواي فاقد جهش در ژن  33ژن كانكسين  del (GJB6-D13S1854)و  del (GJB6-D13S1830)ي حذفي  ها جهش
 در استان خراسان رضوي مي باشد. 12كانكسين 

زن( مبتلا به نا شنوايي با الگوي وراثتي  42مرد و  44فرد غير خويشاوند ) 59ش توصيفي، تعداد در اين پژوه :ها  مواد و روش

ي ژنوم DNAاستخراج منفي بودند مورد مطالعه قرار گرفتند.  CX26اتوزومي مغلوب از استان خراسان رضوي كه نسبت به جهش در ژن 
 ي مالتي پلكس ها ي مورد مطالعه با استفاده از روشها  ي جهش. بررسصورت گرفت RGDEبه روش  از يك ميلي ليتر خون وريدي

PCR  .و تعيين توالي مستقيم انجام يافت 

 delو  del (GJB6-D13 S1830) ي حذفي ها  كروموزوم بررسي شده، هيچ يك از جهش 223از تعداد  ي پژوهش:ها  يافته

(GJB6-D13S1854)  .در افراد نا شنواي مورد مطالعه يافت نشد 

، در افراد نا شنواي منطقه مورد مطالعه، نشان دهنده 33ي حذفي در ژن كانكسين ها  عدم وجود جهش گيري: حث و نتيجهب

 ي ديگر عامل نا شنوايي مورد مطالعه قرار گيرند. ها  ي ديگر در بروز بيماري مي باشد. لذا لازم است در اين افراد نا شنوا ژنها  دخالت ژن
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 مقدمه:
-ين اختلال حسيع تريابه عنوان ش ييشنوا نا
در ( Heterogeneous)هتروژن  يماريب يكو  يعصب

ا يو  يطياز علل مح يتواند ناش  يانسان است و م
نوزاد در  يكنوزاد زنده  2333از هر باشد.  يكيژنت

 مي ديق تا شديعم يينقص شنوا يهنگام تولد دارا
اختلالات  يو اجتماع يشخص يها  امدي. پ(2) باشد  

و سن  ييشنوا ر شدت نايطور عمده تحت تاثبه  ييشنوا
گوش، نقص  يولوژيزيباشد. از نظر ف  يشروع آن م

نقص  و يتيهدا يينقص شنوا دو نوعبه  ييشنوا

از  ييدر نقص شنوا باشد. مي يعصب –يحس ييشنوا
انتقال صوت  يسالم بوده ول يگوش داخل يتينوع هدا

 ينايا مي يرجدر گوش خا يهنجار نا يكبه علت وجود 

 يعصب – ينوع حس ييشنوا در نابا مانع مواجه است. 
اختلال در  اي عصب هشتم و ،يينقص در حلزون شنوا

 افتد  مي اتفاق يزكمر يستم عصبيس ييشنوا يها  مدار
همگن   ن اختلال به صورت نايعوامل مسبب ا .(1)

از عوامل  يناشدرصد موارد  23ش از يه بكهستند 
 يسندرم ريو غ يحالت سندرمباشد و در دو   مي يكيژنت

از  ييشنوا ه ناكشود  يده ميدرصد د 23و  43ب يبه ترت
مغلوب  ياتوزوم يتوارث يبا الگو يرسندرمينوع غ

(ARNSHL: autosomal recessive non-

syndromic hearing loss درصد از نا 53( حدود 
به طور و شود  يرا شامل م يزاد مادر يها  يياشنو
 :DFNAلب )غاصورت اتوزوم  ارث بهتو يالگو يبيتقر

nonsyndromic 

deafness, autosomal dominant) 13  ،درصد
 ,DFNB: nonsyndromic deafnessوب )اتوزوم مغل

autosomal recessive )53 بسته به جنس او ,درصد
(linked-X omic deafness,nonsyndr :DFNX )
  درصد در خانواده يكتر از  مك ييايندركتويدرصد و م 2
ش از يتا به حال ب .(2،3) مبتلا گزارش شده است يها

با انواع  يسندرم ريغ ييشنوا نا يبرا يگاه ژنيجا 233
 يها جهش .شده است ييشناسا يوراثت يها  الگو
 درصد نا 93مسئول  ييبه تنها DFNB1 يگاه ژنيجا

 ياتوزوم يوراثت يبا الگو يسندرم ريغ يها  ييشنوا
 ه در برك باشند مي مختلف يها  تيدر جمع بمغلو

  .(4)است GJB2و  GJB6 يها  ژن يرنده يگ

در ژن  اساس مطالعات گزارش شده، انواع جهش بر
GJB2(CX26) مختلف متفاوت يها  تيجمعن يدر ب 

د پوست يسف يها  تيه در جمعك يبه طور باشد مي
جهش  ينازكان اشيهوديو در  35delG (9،2)جهش 

167del T (2) قا جهش يو در آفرR143W عيشا 
 GJB6 (CX30)، ژن GJB2بعد از ژن   .(5)باشند  مي

 يها  از جهش ييبالادرصد  ها  تياز جمع يدر برخ
 GJB6 ن ژ (.5) دهد  مي را نشان ييشنوا امل ناع

(MIM 604418, GeneID 10804) در مجاورت ،
ن يپروتئ يكننده كد ك، 13q12ت يدر موقع GJB2ژن 

ه به طول كباشد  مي دالتون لوكي 33ن به وزن يسكانك
ن ي% شباهت با پروتئ22نه بوده ويد آمياس 122

 يها جهش كي. تعداد انددهد مي را نشان 12ن يسكانك
 ه در ارتباط با ناكشده اند  افتي GJB6در ژن اي  نقطه
 گريد يها  يهنجار غالب و نا ياز نوع اتوزوم ييشنوا
 معمولا از نوع جهش GJB6 باشد. جهش در ژن   مي

 GJB6باشد. چهار جهش بزرگ در ژن   مي يحدف يها 
-del (GJB6-D13S1830) ،del (GJB6 شامل

D13S1854) ،del (chr13:19,837,344-

در ارتباط  يباز لوكي 513جهش  يكو  (19,968,698
 GJB2جهش منفرد در ژن  يكبه همراه  ييشنوا با نا

 اگزون 3 يدارا GJB6ژن  (.23) افت شده اندي
ن ژن از خانواده بزرگ ين حاصل از ايپروتئ باشد و مي

 Gap) اف داركشاتصالات  يننده كجاد يا يها انالك

Junctions ن يب جاد اتصالات بازيسئول اه مك( است
 يها  لولكلم و مويون پتاسيو اجازه انتقال  بوده يسلول

 .(22) دهد  مي را كوچك
در  يتسابكا ييوع نقص شنواير شياخ يها  در دهه

در  تر شده است مك يكيژنت يينقص شنوا سه بايمقا
 يكسه، يدر مقا يكيژنت ييه اختلالات شنواك يصورت

  .(21) دهد  مي ان نشانكودك تيرا در جمع يرشد نسب
در  يليفام يها  زان ازدواجيبا توجه به علت بالا بودن م

درصد(،  2/35ران )ياز جمله ا ييايآس يها  شورك
شتر از يب ها  شوركن يدر ا يكيژنت ييناشنوا يفراوان

است اما در  ييايكو آمر ييمطالعه شده اروپا يها  شورك
م شدن كعلت  به ييايكو آمر يياروپا يها  شورك

به نسبت  يتسابكا ييشنوا ، ناييشنوا نا يطيعوامل مح
ن يا بر بنا (.23) دارد ين ترييانس پاكفر يكيعوامل ژنت

 [
 D

O
I:

 1
0.

29
25

2/
sj

im
u.

25
.4

.5
2 

] 
 [

 D
ow

nl
oa

de
d 

fr
om

 s
jim

u.
m

ed
ila

m
.a

c.
ir

 o
n 

20
24

-0
8-

17
 ]

 

                               2 / 8

https://en.wikipedia.org/wiki/Autosomal
https://en.wikipedia.org/wiki/X_chromosome
http://dx.doi.org/10.29252/sjimu.25.4.52
https://sjimu.medilam.ac.ir/article-1-3574-en.html


 96چهارم، آبان  شماره ،و پنج ستیب دوره                       لامیای پزشک علوم دانشگاه پژوهشی یعلم مجله

 25 

ر در يدرگ ياصل يها  وسكلو يكيمطالعه ژنت
ARNSHL ن يبر اباشد.  مي يضررو رانيات يدر جمع
ن در مناطق  ين مطالعه توسط محققياساس چند

 ها مي  ه از جمله آنكته است افيشور انجام كمختلف 
شم زاده و ها  ،ارانكو هم يتوان به مطالعه نجم آباد 

و  ارانكه و همي، مهدارانكو هم ياديبن ،ارانكهم
رد كاشاره  GJB6و  GJB2ژن دو  يبر رو يعنصر

(25-24.) 
 يحذف يها جهش يهدف پژوهش حاضر بررس

del(GJB6–D13 S1830)  و del (GJB6–

D13S1854)  در ژن Cx30 ريغ يشنوا در افراد نا 
 ياتوزومال مغلوب در استان خراسان رضو يسندرم

 باشند. مي CX26ه فاقد جهش در ژن كباشد  مي

 : ها  مواد و روش

ن يا :يژنوم DNAو استخراج  يخون يريگنمونه 

در  54-2353 يها سال ي، طيفيتوصمطالعه 
ام واحد مرند انج يدانشگاه آزاد اسلام يكشگاه ژنتيآزما

 نهيو معا يمعرفافراد مورد مطالعه با انتخاب  افت.ي
 ه فاقد هرگونه ناك هصورت گرفتان متخصص كپزش

ر يه دال بر غكبودند  ييشنوا ر از نايبه غگر يد يهنجار
از  يخون يرينمونه گباشد.  مي ييشنوا بودن نا يسندرم
ن مارستايب ن مربوطهيمتخصص ياركهمبا  انيمبتلا

ته اخلاق يمكو با مجوز  ين رضوقائم استان خراسا
امل و آگاهانه از كت ين با رضايچن و هم كيپزش

افراد مبتلا از هر دو . مبتلا صورت گرفت يها  خانواده
 93-1ن يب ها آن يجنس زن و مرد بوده و گروه سن

تعداد افراد مورد مطالعه در و  13 ين سنيانگيم ،سال
( و يزاد رماد يشنوا نفر فرد مبتلا )نا 59ق ين تحقيا

ماران يط بيبسته به شرا  نترل( بود.كدو نفر فرد سالم )

 گرفته يديخون ور تريل يليم 3-9 مقدارمار ياز هر ب
مقدار لازم از  يحاوتر يل يليم 9 يها  ونكفال و به شد

 يكن تترا استيآم يل دي)ات EDTAماده ضد انعقاد 
oCيدر دما DNAد( منتقل شد و تا زمان استخراج ياس

 

 شد. ينگهدار -13
 RGDE (rapidبه روش  يژنوم DNAاستخراج 

genomic DNA extraction) (25) صورت گرفت. 
اساس  بر هشد اجستخرا DNAكميت و  صخلو انميز

 نانو يفتومتر تروكدرصد و اسپ 2تروفورز ژل آگارز كال
 ده شد و نسبتيسنج 123/153دراپ با نسبت جذب 

مطلوب در نظر ت يبه عنوان وضع 1- 2/5ن يب يها 
 گرفته شد.

 : PCR ينش گرهاكوا يراه انداز
 Cx30ژن  يحذف يها جهش يبه منظور بررس

– del (GJB6و  del (GJB6 –D13 S1830)شامل 

D13 S1854)  ،از روش PCR multiplex  استفاده
برگرفته از  هك مريپرا جفتن روش از سه يشد. در ا

در  زمان به صورت هم(، 13بودند ) يمطالعات قبل
مخلوط  .(2 شماره )جدول استفاده شد PCR نشكوا
م يتر تنظيل رويكم 13 ييحجم نها يبرا PCRنش كوا

 يليم dNTP  ،2/9مولار  يليم 3/1 يه حاوكد يگرد
، ها مرياز پرا يكمول از هر  ويكپ MgCl2 ،23مولار 

 2و حدود  1X-PCRمراز، بافر يپل Taqم يواحد آنز 3/9
ه مخلوط يپس از تهبود.  يژنوم  DNAگرم از  رويكم
نش كبرنامه وا، قطعات مورد نظر ريثكت ينش، براكوا

PCR لر مدل يكسا دستگاه ترمو يبر رو
SENSOQUEST  ت كشر Labcycler/Germany 

 .(1)جدول شماره  ديم گرديتنظ

 Multiplex PCRهاي استفاده شده در تكنيك  . مشخصات پرايمر۱جدول شماره 

قطعه تكثير  اندازه نوع جهش حذفي
 شده

 نام پرايمر توالي پرايمر

del (GJB6-D13S1830) 460 bp 5′- TTTAGGGCATGATTGGGGTGATTT-3′ GJB6-1R 

5′-CACCATGCGTAGCCTTAACCATTTT-3′ BKR-1 
del(GJB6-D13S1854) 564 bp 5′-TCATAGTGAAGAACTCGATGCTGTTT-3′ DelBK1 

5′-CAGCGGCTACCCTAGTTGTGGT-3′ DelBK2 

Normal (GJB6 exon 1) 333 bp 5′-CGTCTTTGGGGGTGTTGCTT-3′ Cx30Ex1A 
5′- CATGAAGAGGGCGTACAAGTTAGAA-3′ Cx30Ex1B 
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 SENSOQUESTبر روي ترمو سايكلر  PCR. برنامه دمايي و زماني 2جدول شماره 

 مرحله دما )درجه سانتي گراد( زمان تعداد چرخه
 دناتوراسيون اوليه 59 دقيقه 9 2

 چرخه 9
touchdown 

 دناتوراسيون 54 ثانيه 43
 ها اتصال پرايمر )يك درجه كاهش در هر سيكل( 29 ثانيه 43
 پليمريزاسيون 21 دقيقه 2

 دناتوراسيون 54 ثانيه 43 چرخه 33
 ها اتصال پرايمر 23 ثانيه 43
 پليمريزاسيون 21 دقيقه 2

پليمريزاسيون  21 دقيقه 2 2

 تكميلي

 
، Multiplex PCRنش كاز انجام وابعد  

درصد  9/2ژل آگارز  يوبر ر PCRنش كمحصولات وا
، يريثكد قطعه تييپس از تاد. يتروفورز گردكال

مورد مطالعه به  يها از نمونه يتعداد PCRمحصولات 
 رفت و برگشت يها مريهمراه پرابه  يصورت تصادف

ارسال  پژوه تهران ت فزاكبه شر ين توالييتع يبرا
با سه آن يو مقادست آمده ه ب يها  يز تواليد. آنالشدن
 Chromas يها نرمال با استفاده از نرم افزار يتوال

Lite 2.0 ( وBLAST( Basic Local Alignment 

Search Tool   افت. يانجام 

      

 :پژوهش يها  افتهي
 32مرد و  44 ه شامل ك فرد مورد مطالعه 59ل كاز 

ند، بود يمنف Cx26 در ژن نسبت به جهشبودند و  زن
-del (GJB6 يحذف يها  جهشاز  يكچ يه

D13S1830) وdel(GJB6-D13S1854) مشاهده 
 را نشان دادند bp 333 يعيباند طب همه افراد  و نشدند

به دست آمده با  يها  يسه تواليمقا. (2شماره  لك)ش
 chromas يها  نرمال با استفاده از نرم افزار يتوال

Lite 2.0  وBlast  (Basic local alignment 

search Tool) را اي  ا نقطهي يچ نوع جهش حذفيه
 .(1ل شماره ك)ش نشان ندادند

 
 

 درصد. ۱/۵بر روي ژل آگارز  Multiplex PCRتكثير يافته حاصل از تكنيك  DNA. الكتروفورز قطعات ۱شكل شماره 

Mزي نشان دهنده عدم وجود جهش حذفي در ژن جفت با 333: فرد سالم. قطعه 5: افراد نا شنوا و رديف 2-2هاي  : ماركر، رديفCx30 باشد. مي 

 

 : يريجه گيو نت بحث
در بهبود اي  تازه يها ديام يولكمول يكشات ژنتيآزما

ان كودكدر  يعصب –يحس ييشنوا درمان نا يها   روش
جه يه در نتك يصيده تشخيچيت پيرده و وضعكجاد يا

ل يسهوجود دارد را ت ييشنوا ر نايار متغيپ بسيفنوت
اشت موفق كاران كو هم Matsushiroرده است. ك

 يش گفتاريپ ييشنوا ماران نايحلزون گوش را در ب
 بنا (.12) ندردكگزارش را  delc 235 جهش  از يناش
 يكيشات ژنتين اطلاعات به دست آمده از آزمايا بر

از جمله  ياساس يريم گيدر تصم يتواند نقش مهميم
 كر استفاده از سمعيدر روش درمان نظ يريم گيتصم

 قبل از ازدواج و قبل يكياشت حلزون و مشاوره ژنتكا ي
ته كن نيداشته باشد. با در نظر گرفتن ا يباردار نيو ح

مختلف  يها   تيمتفاوت در اقوام و جمع يها   ه جهشك
 يقوم يكينه ژنتيش زميگزارش شده است، توجه به پ

 ابد.ي يت ميار اهميبس ييشنوا نا يكيژنت يدر بررس

  متعدد درصد يها  تيج مطالعات در جمعينتا يبررس
نشان داده است.  GJB2در ارتباط با ژن  يمختلف يها
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ن يسكانكن ژن يه ارتباط بكيشور تركمطالعه در  يكدر 
اتوزوم  يتوارث يبا الگو يمسندر ريغ ييشنوا و نا 12

خانواده گزارش  24د در درصد موار 4/12مغلوب در 
 يافته بر روياساس مطالعات انجام  بر .(11)شده است

از  يمختلف يها  گزارشران يمختلف در ا يها تيقوم
دو در . يه شده استارا GJB2با ژن  ييشنوا ارتباط نا

صورت  ارانكو هم يتوسط نجم آباد هكاي  مطالعه
 درصد 2/22و  22 بيبه ترت ن ارتباطيگرفته است ا

و  هين مهديچن هم .(13و24) نشان داده شده است
  يعنصر و (23،22درصد ) 13و  11ب ياران  به ترتكهم
براساس گزارشات در . (25) رده اندكگزارش  درصد  13

ع يژن شان ياز ا يمختلف يها  جهش ،اقوام گوناگون
 ييايكدپوستان آمريسفو  ييت اروپايدر جمع .است

 يدر صورت را دارد ين فراوانيتر شيب 35delGجهش 
جهش  يشرق يايور آسشكت زردپوست يه در جمعك

235delC (14)، جهش  ينازكان اشيهوديت يدر جمع
167delT (19)  جهش قا يت آفريدر جمعوR143W 
 .(23) ندع گزارش شده ايجهش شابه عنوان 

نشان داده  ايمطالعه از نقاط مختلف دن نيدر چند 
 del(GJB6-D13S1830) يه جهش حذفكشده است 

 لياسرائ س،يانسه، انگلفر ا،يدر اسپان وعيش نيتر شيبا ب
 ا،يكتر در آمر مك وعي؛ و با ش%( 5/9-2/5) ليو برز

 زانين ميتر مكو با  (%  3/2- 9/4) ايو استرال يكبلژ
نشان داده اند  ري. مطالعات اخباشد   مي ايتاليدر جنوب ا

مشابه  يبا فراوان ايتاليور در شمال اكه جهش مذك
جهش  ني. ا(12)شود يم افتي يياروپا يشورهاك

 افتيو آلمان  ايكمطالعات در آمر گريدر د نيهمچن
ت نشده افي نيو چ هيكتر ا،يشده است اما در استرال

 اريبس del(GJB6-D13S1830)جهش  (.24)است
و  بوده del (GJB6-D13S1854)تر از جهش  عيشا
 هك يگزارش شده است در حال يمختلف يها  شوركاز 

 ياه  شوركاز  del(GJB6-D13S1854)جهش 
دو جهش از  . هر(12) گزارش شده است يمحدود

درصد  5/5درصد و  2/23ن زايو انگلستان  به م اياسپان
. در فرانسه اند گزارش شده DFNB1لل موتانت آاز 
 چيه  del (GJB6-D13S1830)بالا  وعيرغم ش يعل

 del (GJB6-D13S1854)از جهش  يگونه گزارش
 يك del (GJB6-D13S1830) يكنشده است. در بلژ

 هم تا   del (GJB6-D13S1854)و  ستين عيلل شاآ
 .(15) نون گزارش نشده استك

 يها  ن مطالعه در ارتباط با جهشيز چنديران نيدر ا
-del (GJB6 و del (GJB6-D13S1830) يحذف

D13S1854) ن صورت گرفته ياز محقق يله تعداديبه وس
در ژن  يحذف يها  جهش يار سازكآش يبرااست. 
GJB6نند. ك مي استفاده يمختلف يها يكنكن از تيحقق، م

  Real time PCRاران از روش كه و هميمهدمثال،  يبرا
اض ياران، ركو هم يادين مثل بنياز محقق ياريو بس
اران از روش كو هم Castillo و اران كو هم ينيالحس

Multiplex PCR  ز از يق نين تحقيرده اند. در اكاستفاده
رسد   مي ه به نظركستفاده شد ا Multiplex PCRروش 

ر ينه و تفسيم هزك  Real time PCRنسبت به روش 
ه در بالا اشاره شد كطور  همانباشد.  مي ج آن سادهينتا

 يها  تلف با درصدخدر جوامع م GJB6 يحذف يها جهش
ه به ك يبا مطالعاتران يگوناگون گزارش شده است اما در ا

ورت گرفته است، اقوام مختلف ص ين بر رويله محققيوس
و  ياديپور بن جبارمشاهده نشده اند.  ها ن جهشيا

 ييشنوا ان به نايمبتلا يه بر روكاي  اران در مطالعهكهم
انجام دادند جهش  يجان شرقيدراستان آذربا يسندرم ريغ

در سال  يگريمطالعه د .(15) ردندكور را مشاهده نكمذ
نواده خا 53 يبر رواران كو هم يتوسط نجم آباد 2354

وابسته به ژن  ييشنوا نا %5ه تنها در كانجام گرفت 
GJB2 و جهش   ص داده شديتشخ del (GJB6-

D13S1830) گوت مورد يز از افراد هترو يكچ يدر ه
ت يعمج يبا مطالعه بر رو يعنصرو  (24) دا نشديپ يبررس

  از جهش يكچ يهشور كغرب  مرند در شمال يشنوا نا
ج ما ين نتايا بر بنا(. 33) شدور را مشاهده نكمذ يحذف يها

شور مطابقت كدر مناطق مختلف ن يشيپج مطالعات يبا نتا
را  يماريب يگذار انينار هم اثر بنكن مطالعات در يو ا دارد

 نند. همك مي تيور تقوكمذ يحذف يها  در ارتباط با جهش
ت ما احتمالاً يه در جمعكد نده  مي ج نشانين نتايان يچن
 يسندرم ريغ ييشنوا جاد نايعلت ا يگريد يها ژن

ن با توجه يا بر باشند. بنا  مي (ARNSDمغلوب ) ياتوزوم
ل مختلف است، با ياز قبا يبكيتر يرانيت ايه جمعك نيبه ا

ه كافت يدست  يتر ديجد جيتوان به نتا  مي ها  آن يبررس
نترل و درمان ك، يكدر مشاوره ژنت يانيشا كمك تيدر نها

 رد. كماران خواهد يه از بن گرويا
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 : يسپاسگزار
ل يبه دل مارانيب محترم يها  از خانوادهبدينوسيله 

محترم  پرسنلن از يچن ن پژوهش و هميت در اكمشار

ه در كتر مجرد كد يم مشهد و جناب آقائمارستان قايب
 يقدردان ،فرمودند ياريما را  مارانيب يها  ه نمونهيته

 شود.   مي
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Abstract:  
 

Introduction: Hearing loss (HL) is the most 

common sensorineural disorder with the 

frequency of 1 to 1000 neonates and it's 

seen in two syndromic and non-syndromic 

states. Given that the mutations of DFNB1 

locus, containing Connexin 26 (Cx26) and 

30 (Cx30) genes are the only responsible 

for 50% non-syndromic HL with autosomal 

recessive hereditary in different 

populations, the aim of this study is the 

screening of the connexin30 gene deletion 

mutations including Del (GJB6-D13S1830) 

and Del (GJB6-D13S1854) in HL subjects 

were negative to mutation in Cx26 gene. 

 

Materials & methods: In this descriptive 

study, 85 unrelated patients (44 males and 

41 females) with autosomal recessive 

hearing loss of Khorasan Razavi province 

that were negative towards the Cx26 gene 

mutations, were studied. Genomic DNA 

was extracted from 1 ml of EDTA 

anticoagulated peripheral blood by rapid 

genomic DNA extraction (RGDE) method. 

For molecular analysis, multiplex PCR and 

direct sequencing methods were used. 

 

Findings: Out of 170 studied 

chromosomes, none of the Del (GJB6-

D13S1830) and Del (GJB6-D13S1854) 

mutations found in the studied subjects. 

 

Discussion & conclusions: Lack of the 

deletion mutations in the Cx30 gene, 

indicates the involvement of other genes in 

causing disease. Thus, it is necessary to 

study other HL genes in these subjects. 

 

Keywords: Hearing loss, Connexin30, 

GJB6, Del (GJB6-D13S1830), Del (GJB6-

D13S1854) 
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