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^ßýlû

ølÙ: ÞBø{ yñõAüþ 1 ð×p Aq øp 0001 OB 0002 Þõká OBqû ìPõèl ylû oA OdQ OBCSýp

ÚpAo ìþ|køl. Gý{ Aq 05% Aq Aüò ìõAok oA Gú ÎõAìê sðPýßþ ðvHQ ìþ|køñl. ÞBø{

yñõAüþ Òýp uñloìþ|Gý{ Aq 07 ko¾l Aq ìõAok ðByñõAüþ AoSþ oA yBìê ìþ|yõk Þú

58 ko¾l Aq @ó oA ôoASQ Wvíþ ìÓéõJ Ozßýê ìþ|køl ô OB Þñõó Gý{ Aq üß¿l

WBüãBû )sucol( GpAÿ Aüò ðõÑ ðByñõAüþ Gp@ôok ylû AuQ. só|øBÿ ìhPé×þ GB Aüò

ðByñõAüþ ko AoOHBÉ øvPñl Þú Îílû|Opüò @ðùB Wù{ ko só ÞBðßvýò 62 )62XC(

ìþ|GByl Þú ko WíÏýQ|øBÿ ìhPéØ ôWõk kAok. Wù{ ko Aüò só uHI ÞBø{

yñõAüþ Òýp uñloìþ|AOõqôìþ|ìÓéõJ ìþ|yõk. ølÙ Aüò ìÇBèÏú ÒpGBèãpÿ GýíBoAó GpAÿ

Wù{|øBÿ só ÞBðßvýò 62 ko ðByñõAüBó AuPBó gõquPBó GB AuP×Bkû Aq Oßñýà

 RCP/ SMRA ìþGByl.

oô} Gpouþ: ko Aüò ìÇBèÏú Odéýéþ Aq AÖpAk ðByñõA üB Þî yñõAÿ ìpAWÏú Þññlû Gú ìpAÞr

GùrüvPþ yùpuPBðùBÿ AuPBó gõquPBó Gú ìñËõo ìzBôoû sðPýà, 05 ð×p GÇõo O¿BkÖþ AðPhBJ

ô 01-5 ìýéþ èýPp gõó Aq @ðùB âpÖPú yl ô Kw Aq AuPhpAZ AND Þý×ýQ ô ÞíýQ @ó GB AuP×Bkû Aq

AuLßPpôÖPõìPpÿ ìõok Gpouþ ÚpAo âpÖQ. Wù{ G led 53 GB oô} RCP/SMRA ìzhÀ ô

ðíõðú|øBÿ øíõqüãõR @ó ÞñBo ânAyPú yl. ðíõðú|øBüþ Þú øPpôqüãõR üB ìñ×þ Gõkðl GB oô}

CLPHD ô gnicneuqeS tceriD Gpouþ ylðl.

üBÖPú|øB: ko Aüò OdÛýÜ001 Þpôìõqôï (05 Öpk GýíBo) Gpouþ yl: 31 Þpôìõqôï (31%) ko só 2BJG

Wù{ kAyPñl Þú GBæ|Opüò yýõÑ Gú Wù{ G led 53 ìpGõÉ ìþ|yl. uBüp Wù{|øB Þú ko Aüò ìñÇÛú

külû yl yBìê: H721R, )TA(2led003, H23R ô P481R Gõkðl. øí̀ñýò Kéþ ìõoÖývî I351V ko

3 Þpôìõqôï yñBuBüþ âpkül ô Kéþ ìõoÖývî V25V ðýr ko üà gBðõAkû ìzBølû yl.

ðPýXú|âýpÿ:  Aüò @ìBo GB @ìBo uBüp ÞzõoøBÿ WùBó ìzBGùQ ̂ñlAðþ ðlAok ô GýBðãp ôWõk AcPíBèþ

só|øB ô èõÞõx|øBÿ küãp kgýê ko AüXBk ðByñõAüþ Òýp uñloìþ|AOõqôìþ|ìÓéõJ ko Aüò ìñÇÛú

ìþ|GByl.

Þéýl ôAsû|øB:  ðByñõAüþ Òýp uñloìþ|™ ôoASQ Wvíþ ìÓéõJ ™ 2 BJG™ OõAèþ üBGþ ìvPÛýî ™

ÒpGBèãpÿ ™ Wù{ sðþ ™ WBüãBû só
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ìÛlìú

ðByñõAüþ AgPç|èþ øPpôsó AuQ Þú ÎéQ|øBÿ ìdýÇþ ô sðPýßþ

ÖpAôAðþ kAok(1). ðÛÀ yñõAüþ sðPýßþ yBüÏPpüò AgPç|ë cvþ Î¿Hþ

AoSþ AuQ Þú OÛpüHB« üà ð×p Aq øp 0002-0001 Þõká OBqû ìPõèl ylû oA

OdQ OBCSýp ÚpAo ìþ|køl(3, 2). clôk 07% Aq ðByñõAüþ|øBÿ sðPýßþ

Òýpuñloìþ|AuQ Þú ko @ó Öpk ðByñõA øýa AgPç|ë küãpÿ ðlAok(2).

ÞBø{ yñõAüþ cvþ Î¿Hþ Wvíþ ìÓéõJ Òýp uñloìþ 1|
)LHSNRA(

yBüÏPpüò Öpï ÞBø{ yñõAüþ AoSþ Aq ðõÑ ylül AuQ(4) Þú 58% ìõAok

ðByñõAüþ oA Gú gõk AgP¿BÁ ìþ|køl(5).

ko uBèùBÿ Agýp KýzpÖQ|øBÿ ÚBGê ìç|cËú|Aÿ ko yñBuBüþ só|øBÿ

kgýê ko ðByñõAüþ Òýpuñloìþ|Gú ôÚõÑ KýõuPú AuQ. só|øBÿ ìhPé×þ

GBÎU Aüò AgPç|ë ìþ|yõðl Þú ko ðùBüQ001 èõÞõx GpAÿ @ó Ohíýò qkû

ylû AuQ. Aq ìýBó @ðùB 1BNFD Gú OñùBüþ ìvEõë 05% Aq ðByñõAüþ|øBÿ

Wvíþ ìÓéõJ ìþ|GByl Þú OõuÈ Wù{|øBÿ só ÞBðßvýò 62)62XC(

ô só ÞBðßvýò 23 )23XC( AO×BÝ ìþ|AÖPl. ÞBðßvýò62 só Þõ̂ßþ

AuQ Þú Gp oôÿ Þpôìõqôï yíBoû 31 ÚpAo âpÖPú AuQ. Æõë Aüò só 5/5

Þýéõ GBq Gõkû ô Aq kô Aârôó Ozßýê ylû AuQ Þú Gõuýéú üà AüñPpôó Aq

øî WlA ìþ|yõðl. AìB OñùB OõAèþ Aq 2BJG Þú kAoAÿ Þl GpAÿ uñPr KpôOEýò

ÞBðßvýò 62 ìþ|GByl Aârôó 2 AuQ(7, 6).

KpôOEýò ÞBðßvýò 62 ÎÃõÿ Aq gBðõAkû ÞBðBë AO¿Bë GBq GPB 2
)2BJG(

ìþ|GByl (Þú GÏl Aq Aüò GB ðBï ÞBðßvýò 62 gõAðlû ìþ|yõk). Aüò KpôOEýò

ìvEõë AüXBk AO¿Bæ|R GBq Gýò uéõèþ AuQ Þú AWBqû AðPÛBë Gú

ìõèßõèùBÿ Þõ̂à ìþ|køl.

OB Þñõó Gý{ Aq 09 Wù{ ko só ÞBðßvýò 62 ÞzØ ylû AuQ( 8). G led53

yBüÏPpüò Wù{ ko Aüò só (ko clôk 07%) ìþ|GByl Þú ìñXp Gú AüXBk

Þlôó gBOíú qôkox ko ìõÚÏýQ Auýl Aìýñú| yíBoû 31 ìþ|yõk(9). ko

só ÞBðßvýò 62 y{ OßpAo Aq GBq âõAðýò ko ìõÚÏýQ 53-03 ìñÇÛú

ÞlÞññlû ôWõk kAok Þú cnÙ üßþ Aq Aüò ðõÞéEõOýløB GBÎU AüXBk Wù{

G led53 üBG led 03 ìþ|yõk(01). Aüò Wù{ Aôèýò GBo OõuÈ qæ|ðQ ô

øíßBoAð{ ko uBë 7991 ârAo} yl. GÏløB ìzhÀ yl Aüò Wù{

Îíõìþ|Opüò ÎéQ ðByñõAüþ|øBÿ ìBkoqAkÿ AuLõoAküà ô AoSþ AuQ.

Aüò Wù{ yBüÐ|Opüò ðõÑ Wù{ ko WíÏýQ u×ýl KõuQ AuQ(11).

ìÛBæ|R ô ârAoyBR ìhPéØ Aq upAup WùBó ðzBó kAkû|Aðl Þú

Wù{|øBÿ só ÞBðßvýò 62 ko ìñBÆÜ WÓpAÖýBüþ ô AÚõAï ìhPéØ GBøî

ìP×BôR øvPñl.ko WíÏýQ|øBÿ AoôKBüþ ô u×ýl KõuPBó AìpüßBüþ

Wùzþ Gú ðBï G led53 GýzPpüò yýõÑ oA kAoAuQ ko ¾õoOþ Þú ko

üùõküBó AyßñBqÿ Wù{ küãpÿ Gú ðBï T led761 yBüÐ AuQ. ðßPú

ÚBGê ìç|cËú Aüò AuQ Þú Wù{ G led53 ko GýzPp ðÛBÉ WùBó

âvPpkû ylû AuQ(31, 21).

ølÙ Þéþ Aüò Kpôsû OÏýýò ìýrAó Wù{|øBÿ só ÞBðßvýò 62 ko AÖpAk

ìHPç| Gú ðByñõAüþ Òýp uñloìþ|GB OõAoV Wvíþ ìÓéõJ ko AuPBó

gõquPBó Gõkû AuQ.

oô} Gpouþ

ko Aüò ìÇBèÏú Odéýéþ AGPlA GpAÿ AÖpAk Þî|yñõA ô üB ðByñõAüþ Þú GpAÿ

ìzBôoû sðPýà Gú ìpAÞr GùrüvPþ yùpuPBðùBÿ AuPBó gõquPBó ìpAWÏú

Þpkû Gõkðl GB Oßíýê KpuzñBìú ô Opuýî yXpû Kpôðlû Ozßýê âpkül.

AküõâpAï|øBÿ ìpGõÆú ðýr Âíýíú Kpôðlû âpkül. uLw GB Agn oÂBüQ Aq

05 GýíBo ìHPç| Gú ðByñõAüþ Òýp uñloìþ|GB Aèãõÿ ôoASPþ Wvíþ

ìÓéõJ Þú G¿õoR O¿BkÖþ AðPhBJ ylû Gõkðl, 01-5 uþ uþ gõó

WùQ AuPhpAZ AND sðõìþ|âpÖPú yl ô GpAÿ Wéõâýpÿ Aq èhPú yló,

ko èõèú|øBÿ cBôÿ 3
ATDEðãùlAoÿ yl. AND sðõìþ|OõuÈ oô}

ðíà AyHBÑ (tuo gnitlaS) AuPhpAZ âpkül ô uLw Þý×ýQ ô ÞíýQ @ó

OõuÈ oô} AuLßPpôÖPõìPpÿ ìõok Gpouþ ÚpAo âpÖQ. WùQ OzhýÀ

Wù{ G led53 Aq oô}4
RCP/SMRA ô AèßPpôÖõoq së Kéþ|AÞpüê|@ìýl

8% GB ôèPBs 002 ôèQ AuP×Bkû yl(yßê1). ðíõðú|øBÿ øíõqüãõR

G led53 ìzhÀ ô ÞñBo ânAyPú ylðl. ko GÛýú ìõAok Kw Aq AðXBï
5

CLPHD ðíõðú|øBüþ Þú KpôÖBüê Òýp ðpìBë kAyPñl ìvPÛýíB« OÏýýò OõAèþ

(gnicneuqeS tceriD) ylðl.

yßê1

N : GBðl ðpìBëM : GBðl ìõOBó
(1): ÞñPpë ðpìBë GpAÿ Wù{ G led53(2): ÞñPpë øíõqüãõR GpAÿ Wù{ G led53

(3): ÞñPpë øPpôqüãõR GpAÿ Wù{ G led53(5, 4): GýíBoAó øPpôqüãõR GpAÿ Wù{ G led53

1- Autosomal Recessive Non – Syndromic Hearing Loss
2- Gap Junction Beta 2
3- Ethylene- Diamine-Tetra-Acetic acid
4- Amplification Refractory Mutation System / Polymerase Chain Reaction
5- Denaturation High polymorphic Liquid Chromatography

kÞPp cvýò ðXî @GBkÿ ô øíßBoAó

53

063 W×Q GBq

202 W×Q GBq

105 W×Q GBq

404 W×Q GBq
023 W×Q GBq

242 W×Q GBq

091 W×Q GBq

ìBoÞp èõk
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üBÖPú|øB

Gp AuBx ìÏýBoøBÿ ìõok ðËp ìB 05 GýíBo Aq 05 gBðõAkû ìõok ìÇBèÏú ÚpAo

âpÖPñl (001 Þpôìõqôï). 31 Þpôìõqôï (31%) cBôÿ Wù{ ko só

ÞBðßvýò 62 Gõkðl. ÖpAôAðþ Wù{ G led53 GpAGp 8% Aq Þê

ÞpôìõqôìùBÿ ìÇBèÏú ylû Gõk. Wù{ G led53 ko Gýò uBüp

Wù{|øBÿ 2BJG, 5/16% oA Gú gõk AgP¿BÁ kAkû Gõk.

Wù{|øBüþ Þú ko ðPýXú AðXBï OõAèþ üBGþ ìvPÛýî AND GluQ @ìlû|Aðl

ÎHBoOñl Aq: H721R, )TA(2led003, H23R ô P481R Þú Wù{|øBÿ

AOõqôìþ|ìÓéõJ ko só ÞBðßvýò 62 ìþ|GByñl. Wù{ )TA(2 led003

üà Wù{ Wlül AuQ Þú ÖÛÈ ko WíÏýQ Aüò AuPBó külû ylû AuQ.

ô øí̀ñýò ko 4 gBðõAkû Kéþ ìõoÖývî|øBÿ I351V, V25V ìzBølû yl.

sðõOýM|øBÿ üBÖQ ylû ko Aüò GýíBoAó ko Wlôë yíBoû 1 @ìlû AuQ.

Wlôë 1– sðõOýM|øBÿ üBÖQ ylû ko GýíBoAó

GdU

ÞBø{ yñõAüþ AoSþ Aq Wíéú GýíBoüùBÿ øPpôsó AuQ. GB ôWõk Aüò,

Wù{ ko só ÞBðßvýò 62 ÎBìê Îílû LHSNRA ìþ|GByl. Wù{ ko

Aüò só ÎBìê ðýíþ Aq ðByñõAüþ|øB Aq ðõÑ g×ýØ OB ylül ko

WíÏýQ|øBÿ ìhPéØ AuQ(51, 41). ko WíÏýQ|øBÿ ìhPéØ

Wù{|øBÿ gB¾þ yBüÐ AuQ ìTç|« ko ÞzõoøBÿ ypÝ @uýB Wù{

C led532 ô ko üùõküBó AyßñBqÿ Wù{ T led761 ô ko ÞzõoøBÿ

AoôKBüþ G led53 Aq GýzPpüò yýõÑ GpgõokAo AuQ. Wù{ G led53 ko

GýzPpWíÏýQ|øBÿ WùBó GB ÖpAôAðþ|øBÿ ìP×BôOþ külû ìþ|yõk. ko

ìÇBèÏú Aôèýú|Aÿ Þú OõuÈ kÞPp ðXî|@GBkÿ ô øíßBoAðzBó AðXBï âpÖQ

38 gBðõAkû ìÇBèÏú yl Þú OñùB ko 9 gBðõAkû (11%) ðByñõAüþ ôAGvPú Gú

2BJGOzhýÀ kAkû yl Þú GýzPpüò sðõOýM ìpGõÉ Gú G led53 Gõk

GÇõoüßú 4 OB Aq 9 gBðõAkû sðõOýM øíõqüãõR G led53 kAyPñl(61).

øí̀ñýò ko ìÇBèÏú GÏlÿ øíýò âpôû ko uBë 4002 ÖpAôAðþ Aüò Wù{

ko Gýò ðByñõAüBó sðPýßþ Òýp uñloôìþ|Wvíþ ìÓéõJ AüpAó 6/21%

ârAo} ylû AuQ. Aq 466 gBðõAkû ìõok ìÇBèÏú OñùB 7/61% Wù{ ko

só 2BJG oA ðzBó kAkðl(71). Gú øp cBë ko Aüò Gpouþ ðýr yýõÑ

Wù{|øBÿ só ÞBðßvýò 62 ko WíÏýQ AüpAó GvýBo ÞíPp Aq

WíÏýQ|øBÿ ÒpGþ ârAo} yl. Aq @ðXB Þú AüpAó Aq Úõï|øBÿ ìhPé×þ

Ozßýê ylû ô ðýr GB OõWú Gú Aüñßú yýõÑ Aèê|øBÿ Wù{ kAo ko

WíÏýQ|øBÿ ìhPéØ ìP×BôR AuQ, GñBGpAüò Âpôoÿ Gú ðËp ìþ|oul

Þú AÚõAï ìhPéØ Gú ¾õoR WlA Gpouþ yõðl. ko ìÇBèÏú|Aÿ Þú ko ÞpìBó

Gp oôÿ 56 Öpk ðByñõAÿ Òýp uñloìþ|Wvíþ ìÓéõJ OõuÈ kÞPp

ðXî@GBkÿ ô øíßBoAðzBó AðXBï ylû AuQ OñùB 3 Þpôìõqôï(3/2%)

Wù{ G led53 oA ðzBó kAkðl(81). ko Aüò ìÇBèÏú ðýr ìB ðByñõAüBó

Òýpuñloìþ|gõquPBó oA GB 05 gBðõAkû ìõok Gpouþ ÚpAo kAküî Þú Wù{

ko só 2BJG ko 31% ìzBølû yl. Aüò Aìp ðzBó køñlû ìýrAó yýõÑ

KBDýò Aüò Wù{ ðvHQ Gú ârAo}|øBÿ AðXBï ylû ko ÞzõoøBÿ ÒpGþ

AuQ(12-91).

ðPýXú| âýpÿ

Aüò ðPBüY ðzBó ìþ|køl Þú ko WíÏýQ ìB AcPíBæ|« só|øBÿ küãpÿ ÎBìê

AüXBk DSNRA ìþ|GByñl. GñBGpAüò GB OõWú Gú Aüñßú WíÏýQ AüpAðþ

OpÞýHþ Aq ÚHBüê ìhPéØ AuQ, GB Gpouþ @ðùB ìþ|OõAó Gú ðPBüY WlülOpÿ

kuQ üBÖQ. Þú ðùBüPB« Þíà yBüBðþ Gú Aìp ìzBôoû sðPýà, ÞñPpë ô koìBó

Aüò âpôû Aq GýíBoAó gõAøl Þpk.
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