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@ðBèýr KýõuPãþ 05 gBðõAkû AüpAðþ ìHPç| Gú ðByñõAüþ Òýp uñloìþ

|GB ôoASQ AOõqôìþ|ìÓéõJ GpAÿ WBüãBû sðþ 12BNFD

^ßýlû

ølÙ: Aq øp 0001 ðõqAk ìPõèl ylû ko upAup WùBó üà ð×p ìHPç| Gú ðByñõAüþ Gõkû Þú 05%

Aq Îéê @ó sðPýßþ ìþ|GByl. AoOHBÉ WBüãBû sðþ 12BNFD GB ðByñõAüþ Òýp uñloìþ|Wvíþ

ìÓéõJ ko ÞzõoøBÿ øívBüú AüpAó ko ̂ñlüò ìÇBèÏú ðzBó kAkû ylû AuQ. Glüò ìñËõo 05

gBðõAkû AüpAðþ ìHPç| Gú ðByñõAüþ Òýp uñloìþ|Wvíþ ìÓéõJ GpAÿ @ðBèýr KýõuPãþ GB Aüò

WBüãBû sðþ ko Aüò ìÇBèÏú ìõok Gpouþ ÚpAo âpÖPñl.

oô} Gpouþ: ko Aüò ìÇBèÏú Þú Gú oô} Oõ¾ý×þ ìÛÇÏþ AðXBï âpÖQ05 gBðõAkû ìHPç| Gú ðByñõAüþ

GB Aèãõÿ ôoASPþ AOõqôìþ|ìÓéõJ Aq upAup AüpAó Gú ¾õoR ðíõðú|øBÿ ko kuPpx ô yñBgPú ylû Gp

AuBx ìñ×þ Gõkó ìõOBuýõðùBÿ ôAGvPú Gú 2BJG ô 6BJG, ôWõk clAÚê uú Öpqðl ðByñõA ô Îç|ôû Gp

@ó AqkôAZ gõüzBôðlÿ GpAÿ Gpouþ WBüãBû sðþ 12BNFD AðPhBJ ylðl.

üBÖPú|øB: Aq Gýò Aüò gBðõAkû|øB  2 gBðõAkû (4%) Aèãõÿ KýõuPãþ Gú èõÞõx 12BNFD oA ðzBó kAkðl.

Gpouþ só atceT GB oô} OÏýýò OõAèþ WùzùBÿ Tled662 ô 1169 W×Q GBq oA Gú ¾õoR øíõqüãõR

ko AÖpAk ìHPç|ÿ gBðõAkû|øB, ìvõöë AgPç|ë ko ðByñõAüþ ðzBó kAk.

ðPýXú|âýpÿ: GñËp ìþ|oul Þú WBüãBû sðþ12BNFD ðÛ{ ÚBGê OõWùþ oA ko AüXBk ðByñõAüþ ko

WíÏýQ AüpAðþ Aü×B Þñl. Aüò ìõÂõÑ ìþ|OõAðl GB ÒpGBèãpÿ gBðõAkû|øBÿ GýzPp GpAÿ Aüò èõÞõx

Gpouþ yõk.

Þéýl ôAsû|øB: ðByñõAüþ Òýp uñloìþ|™ ôoASQ AOõqôìþ|™ AOõqôìBë ìÓéõJ ™ WBüãBû 12BNFD/

@ðBèýr KýõuPãþ ™ gBðõAkû|øBÿ AüpAðþ

1- ÞBoyñBx Aoyl qüvQ yñBuþ

uéõèþ ô ìéßõèþ

2- ìPh¿À AÆ×ƒƒƒBë, kAðzýƒƒƒƒBo

3- ÞƒƒƒBoyñƒƒƒƒƒƒBx Aoyƒƒƒƒl sðPýƒƒà

4- AuPBk ô ÖõÝ Oh¿À sðPýà

Þéýú ðõüvñlâBó Aq ìpÞr OdÛýÛBR sðPýà

kAðzãBû Îéõï GùrüvPþ ô OõAðHhzþ

OBoüi koüBÖQ ìÛBèú : 03/11/48

OBoüi Knüp} ìÛBèú : 03/3/58

* @kox ðõüvñlû ìvEõë:

OùpAó, Aôüò, GéõAo kAðzXõ, Gò GvQ

ÞõkÞýBo, kAðzãBû Îéõï GùrüvPþ ô

OõAðHhzþ, ìpÞr OdÛýÛBR sðPýà

Oé×ßw: 41870422

 ri.ca.rwsu@mjanh :liam-E *

KpüvB AüíBðþ oAk1  kÞPp ÞýíýB Þùpürÿ2  ðýéõÖp GrAqqAkâBó1 ìpÂýú ìdvñþ1 âéñBq AuÏlÿ3 ðõyýò ðýà mAR3 ÖBÆíú uBkAR AuPÛBìQ1

*|  kÞPp cvýò ðXî @GBkÿ4
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ìÛlìú

ðÛÀ ko yñõAüþ1 yBüÏPpüò AgPç|ë cvþ Î¿Hþ ko upAup kðýB

ìþ|GByl(1). OÛpüHB« 07 ìýéýõó GýíBo ko WùBó Aq ðÛÀ yñõAüþ oðY

ìþ|Gpðl Þú ko 06-05 % ìõAok  ÎéQ sðPýßþ kAok(2). ðByñõAüþ Gú kô

Öpï uñloìþ|ô Òýpuñloìþ|külû ìþ|yõk Þú Öpï Òýp uñloìþ|ìþ|OõAðl

ôoASQ Wvíþ ÒBèI ô üB ìÓéõJ kAyPú GByl. OB Gú Aìpôq09 WBüãBû

sðþ ìvEõë AgPç|ë ko ðByñõAüþ ko ÞpôìõqôìùBÿ ìhPéØ KýlA ylû

AuQ ô OÏlAk 93 só øvPú|Aÿ ô 3 só ìýPõÞñloüBüþ GpAÿ @ó

yñBuBüþ ylû|Aðl Þú ìvEõë AüXBk Aüò GýíBoÿ ìþ|GByñl(3).

OzhýÀ ðõÑ uñloìþ|ô Òýp uñloìþ|ô üB OõAoV ÒBèI ô ìÓéõJ ko

Aüò âõðú ìõAok Aq ÆpüÜ ypf cBë, ìÏBüñú GBèýñþ ô ðýr OÏýýò ðdõû

OõAoV ìPlAôë ìþ|GByl(4).

 ðÛÀ ko yñõAüþ AüXBk ylû OõuÈ ìõOBuýõó ko só 2BJG )1BNFD(

yBüÐ|Opüò ÎéQ ðByñõAüþ Òýpuñloìþ|GB ôoASQ Wvíþ ìÓéõJ (GýzPp

Aq 05%) ko WíÏýQ|øBÿ AoôKBüþ ô u×ýl KõuQ ìþ|GByl(6, 5). ko

WíÏýQ AoôKBüþ, |@ìpüßBÿ yíBèþ ô ìlüPpAðú|Aÿ yBüÐ|Opüò Wù{ üà

cnÙ âõAðýò OdQ ÎñõAó Gled53 ìþ|GByl(8, 7). koèõÞõx

1BNFD Îç|ôû Gp só 2BJG, |só 6BJG ðýr ôWõk kAok Þú Wù{ ko Aüò

só ðýr (Þú üà cnÙ GvýBo Groå ìþ|GByl) ko WíÏýQ AoôKBÿ ÒpGþ

kôìýò ÎéQ yBüÐ yñõAüþ Òýpuñloìþ|Wvíþ ìÓéõJ ìþ|GByl(9). GB

OõWú Gú yýõÑ GBæ|ÿ ðByñõAüþ ko AüpAó, |KýlA Þpkó AuBx sðPýßþ

ðByñõAüþ ô ÞzØ só|øB ô Wù{|øBÿ koâýp ko WùQ ìíBðÏQ Aq

KýzpÖQ yýõÑ Aüò GýíBoÿ ô OzhýÀ ô koìBó Gú ìõÚÐ @ó, |Þíà

ìùíþ Gú gBðõAkû|øBÿ ìHPç| ko WBìÏú AüpAó ìþ|ðíBül. AgýpA WùzùBüþ

ko WBüãBû sðþ 12BNFD ko ÞzõoøBÿ øívBüú AüpAó ârAo} ylû

AuQ(6) Þú ìvEõë ðByñõAüþ AÖpAk GýíBo ìþ|GByñl. WBüãBû sðþ

12BNFD (926306 # MIMO) ko ìñÇÛú Þpôìõqôìþ|52-32q11 ÚpAo

kAok Þú ko@ó só atceT ôAÚÐ ylû AuQ. só atceT (475206 #MIMO)

32 Aârôó kAok ô KpôOEýò 932 Þýéõ kAèPõðþ oA Þl ìþ|Þñl. Gp AuBx ðpìBë

Gõkó øPpôqüãõOùBÿ 12BNFD KýzñùBk ìþ|yõk Þú ð¿Ø ìÛlAo @è×B

OßPõoüò GpAÿ c×Ì g¿õ¾ýBR ìßBðýßþ ô AèßPpüßþ ÒzBF

OßPõoüBë ÞBÖþ ìþ|GByl(01).

GB OõWú Gú yýõÑ GBæ|ÿ ðByñõAüþ Þú üßþ Aq cõqû|øBÿ OõAðHhzþ Gú

WùQ AoOÛBF uÇe Þý×þ qðlâþ GýíBoAó ìþ|GByl ô Aq @ðXB Þú Gh{

ìùíþ Aq OõAðHhzþ, âvPpû yñBgQ ô Kýzãýpÿ Aq AgPç|æ|R

ðBOõAóÞññlû ìþ|GByl Gp Aüò AuBx ìÇBèÏú @ðBèýr KýõuPãþ1 Gp oôÿ 05

gBðõAkû AüpAðþ AðPhBJ ylû Aq upAup Þzõo ìHPç| Gú ðByñõAüþ Òýp uñloìþ

|Wvíþ ìÓéõJ Gp AuBx ypf cBë, ìÏBüñú GBèýñþ, ðõAo âõ} ô yXpû

gBðõAkâþ GB ypAüÈ ôütû GpAÿ ìÇBèÏú WBüãBû 12BNFD ¾õoR âpÖQ.

oô} Gpouþ

ko üà ìÇBèÏú Oõ¾ý×þ ô ìÛÇÏþ GB AðPhBJ Aq ðíõðú|øBÿ ko kuPpx Aq

Gýò gBðõAkû|øBÿ ìpAWÏú Þññlû Gú ìpÞr OdÛýÛBR sðPýà kAðzãBû Îéõï

GùrüvPþ ô OõAðHhzþ GpAÿ AðXBï ìzBôoû sðPýà ko Aìp ðByñõAüþ, 05

gBðõAkû ðByñõAÿ AüpAðþ GB kAyPò clAÚê 4 ypÉ AðPhBJ ylðl: 1) ìñ×þ

Gõkó GpAÿ Wù{|øBÿ 2BJG 2) ôWõk clAÚê uú Öpqðl ðByñõA ko

gBðõAkû 3) Klo ô ìBko uBèî 4) cPþ|Aæ|ìßBó AqkôAZ gõüzBôðlÿ

ôAèlüò. uLw GB AðXBï ìzBôoû sðPýßþ ô ouî yXpû ðBìú, ìÏBüñBR

GBèýñþ ìHñþ Gp Îlï ôWõk ðzBðú|øBÿ küãp Aq ÚHýê AgPç|æ|R AußéPþ,

AgPç|ë ko GýñBüþ, OýpôDýl ô Þéýú ô AÆíýñBó Aq Òýp uñloìþ|Gõkó

ðByñõAüþ ô OõAoV Wvíþ ìÓéõJ AðXBï yl ô OvQ yñõAüþ uñXþ

GpAÿ OíBï AÖpAk gBðõAkû|øB AÎî Aq uBèî ô ðByñõA AðXBï yl. GB Agn

oÂBüQ|ðBìú ÞPHþ Aq gBðõAkû|øB WùQ AuPhpAZ AND, Aq OíBìþ |AÖpAk

gBðõAkû|øB clôk 01-5 ìýéþ èýPp gõó âpÖPú yl. AuPhpAZ AND

sðõìþ| Gú oô} ðíà AyHBÑ3 ¾õoR âpÖQ. ôAÞñ{ qðXýpû|øBÿ

KéþìpAqÿ GpAÿ OßpAoøBÿ KzQ upøî ÞõOBû4 GÏñõAó ìBoÞp AÆpAÙ só atceT

Þú GB @ó KýõuPãþ kAoðl, AðXBï yl. g¿õ¾ýBR ìBoÞpøB(21, 11) yBìê

ðBï, ìõÚÏýQ, AðlAqû ìd¿õë RCP ô kìBÿ AO¿Bë @ðùB ko Wlôë 1 ðzBó

kAkû ylû AuQ. øí̀ñýò ypAüÈ ôAÞñ{ qðXýpû|Aÿ KéýípAqÿ @ðùB ðýr ko

Wlôë 2 ðzBó kAkû ylû AuQ.
Wlôë 1– g¿õ¾ýBR ìBoÞpøBÿ AuP×Bkû ylû

1- Hereditary Impaired Hearing: HIH 2-  Linkage Analysis
3- salting out 4- Short Tandem Repeats

05

@ðBèýr KýõuPãþ 05 gBðõAkû AüpAðþ ìHPç| Gú ðByñõAüþ ...
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Kw Aq @ó AèßPpôÖõoq GB së Kéþ AÞpüê Aìýl 8% koV 002 GpAÿ

ìd¿õæ|R RCP AðXBï yl ô qìBó AðXBï @ó GB OõWú Gú Æõë ìd¿õë

RCP GpAÿ øp ìBoÞp ìP×BôR Gõk. Kw Aq Gpouþ ðPBüY, së AèßPpôÖõoq øp

ÞlAï Aq gBðõAkû|øBüþ Þú Aèãõÿ KýõuPãþ oA GpAÿ ìBoÞpøB ðzBó kAkðl,

GpAÿ OõAèþ üBGþ @ó, atceT ðíõðú AND ðíõðú|øB Gú ìpÞr OdÛýÛBR

yñõAüþ uñXþ kAðzãBû @üõA1 ÖpuPBkû yl. OõAèþ üBGþ GB AuP×Bkû Aq

enihcam yrallipac 0373  IBA )smets soiB deilppA( AðXBï âpkül.

üBÖPú|øB

Aq Gýò gBðõAkû|øBÿ Gpouþ ylû, 2 gBðõAkû (Aq AuPBðùBÿ ìzùl ô OùpAó)

Aèãõÿ KýõuPãþ Gú Aüò WBüãBû oA ðzBó kAkðl.

ðPBüY OõAèþ üBGþ gBðõAkû A: OõAèþ só atceT Wù{ Tled662 oA ko AÖpAk

ìHPç| Gú ¾õoR øíõqüãõR ô ko ôAèlüò ô øí̀ñýò ko ÖpqðlAó uBèî

Gú ¾õoR øPpôqüãõR ðzBó kAk . Aüò Wù{ GpAÿ Aôèýò GBo Gú ÎñõAó

ÎéQ ðByñõAüþ ko gBðõAkû ìnÞõo ârAo} yl. ypôÑ ðByñõAüþ ko Aüò gBðõAkû

Gú ¾õoR Ký{ Þç|ìþ|Gõk. Aq ðËp KýzpÖQ ðõÑ ðByñõAüþ SBGQ Gõkû ô GB

ylR ìPõuÈ OB ylül ìzBølû âpkül.Gp AuBx ypf cBë ô ìÏBüñBR

GBèýñþ ðßPú ÚBGê OõWùþ kAë Gp uñloìþ|Gõkó GýíBoÿ ìzBølû ðãpkül.

yßê 1– yXpû ðBìú gBðõAkû A

Wlôë2– ypAüÈ ôAÞñ{ qðXýpû|Aÿ KéýípAqÿ ìBoÞpøBÿ ìõok AuP×Bkû

ko Aüò Ktôø{

1- Molecular Otolaryngology Research Laboratories, Department of Otolaryngol-
ogy Head and Neck Surgery, University of Iowa, IA, United States

kÞPp cvýò ðXî @GBkÿ ô øíßBoAó

ðPBüY OõAèþ|üBGþ gBðõAkû B: ðPBüY OõAèþ üBGþ gBðõAkû B üà Wù{

Wlül yBìê cnÙ 1169 W×Q GBq oA ko AüñPpôó 9 ðzBó kAk Þú AGPlAÿ

Aârôó 01oA ðýr koGp ìþ|âýpk. øp uú Öpqðl ìHPç| kô ÞLþ Aq Aüò Wù{ ô

Klo ô ìBko ô Öpqðl uBèî üà ÞLþ Aq Aüò cnÙ oA cíê ìþ|Þpkðl. øíBðñl

gBðõAkû Aôë ypôÑ ðByñõAüþ ko Aüò gBðõAkû Gú ¾õoR Ký{ Þç|ìþ|Gõk.

ylR ðByñõAüþ ko Aüò gBðõAkû Òýp Kýzpôðlû Gõkû ô GB ylR ìPõuÈ OB

ylül ârAo} yl. æ|qï Gú mÞp AuQ ko üßþ Aq AÎÃBÿ Aüò gBðõAkû

ðByñõAüþ ÎíýÜ ìzùõk Gõk. ko Aüò gBðõAkû ðýr Îç|Díþ kAë Gp

uñloìþ|Gõkó ðõÑ ðByñõAüþ ìzBølû ðzl.

yßê 2– yXpû ðBìú gBðõAkû B

yßê 3– Gpouþ Aèãõÿ KýõuPãþ GB AuP×Bkû Aq ìBoÞpøBÿ ìõok ìÇBèÏú

ko øp kô yßê Gú OpOýI Aèãõÿ KýõuPãþ ko Klo, ìBko, ÖpqðlAó

ìHPç|ÿ Aôë, kôï ô uõï ô Öpqðl uBèî ko oôÿ së külû ìþ|yõk. ko

@gpüò gBðú ìBoÞp yíBoû 8 )ehcoR( GBo ylû AuQ. 1– Gpouþ Aèãõÿ

KýõuPãþ GB AuP×Bkû Aq ìBoÞpøBÿ 8991S11D Gp oôÿ Kéþ @Þpüê @ìýl 8%

2– Gpouþ Aèãõÿ KýõuPãþ GB AuP×Bkû Aq ìBoÞp 4644S11D Gp oôÿ së

Kéþ @Þpüê @ìýl 8% (Klo =F, ìBko =M, Öpqðl ìHPç| =A, Öpqðl ðpìBë

=N, L: uBür ìBoÞp yíBoû 8 )ehcoR( ìþ|GByl).
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GdU

Wù{ ko só 2BJG ÎéQ clôk 05% Aq ìõAok ðByñõAüþ AOõqôìþ|ìÓéõJ

ko WõAìÐ AoôKBüþ ìþ|GByl(6). GB OõWú Gú OdÛýÛBR âvPpkû ko ìõok

ðByñõAüþ ko ìpÞr OdÛýÛBR sðPýà kAðzãBû Îéõï GùrüvPþ ô

OõAðHhzþ ko Æþ ̂ñlüò uBë, ìzhÀ ylû AuQ Þú Wù{||øBÿ só

2BJG OñùB ìvEõë 7/61% ðByñõAüþ Òýp uñloìþ|Wvíþ ìÓéõJ ko

AüpAó Gõkû ô Wù{ só 6BJG ko WíÏýQ ìõok ìÇBèÏú üBÖQ ðzlû

AuQ(31). Gp Aüò AuBx AðPËBo ìþ|oôk Wù{ ko sðùBÿ küãpÿ ko

AüXBk ðByñõAüþ Òýp uñloìþ|Wvíþ ìÓéõJ ko WíÏýQ AüpAðþ cBDr

AøíýQ GByñl. Gú ìñËõo KýlA Þpkó AuBx sðPýßþ ðByñõAüþ ko AüpAó

ìÇBèÏBR KýõuPãþ oôÿ 05 gBðõAkû AüpAðþ ìHPç| Gú ðByñõAüþ Òýp

uñloìþ|Wvíþ ìÓéõJ ¾õoR âpÖQ ô ìzhÀ yl Þú Wù{ ko

WBüãBû 12BNFD ìvEõë AüXBk ðByñõAüþ ko 2 (4%) gBðõAkû ìþ|GByl.

OBÞñõó WùzùBÿ 12BNFD ÖÛÈ ko uú gBðõAkû èHñBðþ ô KBÞvPBðþ ô

AüpAðþ ârAo} ylû AuQ(41, 6) ô ìÇBèÏBR Þíþ ko Aüò qìýñú ôWõk

kAok Þú GPõAó ðPBüY @ðùB oA GB Gpouþ ÞzõoìBó ìÛBüvú ðíõk. ðPýXú Aüò

OdÛýÜ KýzñùBk ìþ|Þñl Þú WùzùBÿ WBüãBû12BNFD ìþ|OõAðl ðÛ{

ìùíþ oA ko AüXBk ðByñõAüþ ko WíÏýQ AüpAðþ Aü×B Þñl. Aüò ìõÂõÑ GB

ÒpGBèãpÿ gBðõAkû|øBÿ GýzPp GpAÿ Aüò WBüãBû ìþ|OõAðl Gpouþ yõk.

ðÛÀ ko yñõAüþ AgPç|ë yBüÏþ ko AðvBðùB ìþ|GByl Þú AÖpAk oA ko OíBï

uñýò koâýp ìþ|uBqk. Oßñõèõsÿ|øBüþ ìTê ÞByQ cérôó ô Þíà|øBÿ

yñõAüþ ko cBë KýzpÖQ ìþ|GByñl ô Aüò ìPløB AoOHBÉ oA GpAÿ Aüò AÖpAk  ô

Gú WùQ ôoôk @ðùB Gú üà WBìÏú yñõA Ovùýê ìþ|Þñl. GB Aüò KýzpÖPùB ô

ìPÏBÚHB« ìzBôoû sðPýßþ ô OvQ|øBÿ sðPýßþ cB¾ê Aq Aüò KýzpÖQ|øB, ô

oôyùBÿ koìBðþ Wlül ko WùQ ìíBðÏQ üB GùHõk ðByñõAüþ, Þý×ýQ

qðlâþ Aüò AÖpAk AÖrAü{ ìþ|üBGl. ko cBë cBÂp OvQ sðPýßþ GB AoqyPpüò Úlï

ko OzhýÀ ÎéQ kÚýÜ ðByñõAüþ ko AÖpAk ðByñõ ìþ|GByl Þú ko ¾õoR

AðXBï ìzBôoû sðPýà ko gBðõAkû|øB ðÛ{ ìùíþ Aü×B ìþ|Þñl(51).

 ðPýXú| âýpÿ

GB OõWú Gú Aüñßú Wù{|øBÿ só 2BJG ô WBüãBû 12BNFD Gú OpOýI

GýzPpüò ðÛ{ oA ko AüXBk LHSNRA ko gBðõAkû|øBÿ AüpAðþ Aü×B

ìþ|Þññl, GñBGpAüò Oõ¾ýú ìþ|yõk, ko ìõAok Gpgõok GB AÖpAk ðByñõA ko AGPlA

AðXBï OvQ sðPýßþ GpAÿ Wù{ Gled53 ìpGõÉ Gú só 2BJG AðXBï

âýpk. ko ¾õoR ìñ×þ ô üB øPpôqüãõR Gõkó WõAJ, OõAèþ üBGþ GpAÿ

küãp Wù{|øBÿ ôAGvPú Gú2BJG AðXBï ylû ô ko ¾õoR ìñ×þ Gõkó

WõAJ ìÇBèÏBR KýõuPãþ GpAÿ 12BNFD AðXBï âýpk.

ko ðùBüQ, GB OõWú Gú ðPýXú ìÇBèÏú Agýp ô ÖpAôAðþ yýõÑ WùzùBÿ só

atceT ôAÚÐ ko WBüãBû sðþ12BNFD Gú ÎñõAó ÎBìê ðByñõAüþ ko

WíÏýQ AüpAðþ, ÒpGBèãpÿ sðPýßþ Aüò só ô WùzùBÿ @ó ìþ|OõAðl ko

OzhýÀ Ký{ Aq Oõèl Aüò GýíBoÿ Þíà yBüBðþ ðíBül. øí̀ñýò GpAÿ

ÞvI @ìBo kÚýÜ ÖpAôAðþ WBüãBû sðþ 12BNFD ko ðByñõAüþ ko

WíÏýQ ÞzõoìBó, AðXBï Aüò ìÇBèÏú ko WíÏýQ GýzPpÿ Aq ðByñõAüBó

Âpôoÿ Gú ðËp ìþ|oul.
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