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��ŵƺūƹƿƶŤƟŚ��ŚºƷƽ�ƛ��ºǀ�ŞƏ�źǀ�ºƘƾ����������ƾƿřƺƴºƃ�ƩǈŤºųř�Śºŝ�ƎŞţźºƯ�Źŵ
ŚƘƯƿƫŚººŝ�šŚººƴǀƴƾ�ƹŢƀººţ��ŚººƷƽ�ƬĩřŹŚººěǀƴǀĪƾ��Ƣŝřƺººſ�ƶººƬưū�Żř
ŚƯŻōƿƷŚĮƄƾ���ƃ�ƱřŹƹŵ�Źŵ�ǀ�ĭŹřƺų�źƾ�řźŝ�ƽ���Ŭųźºſ�ŢƳƺƠƗ���ƹ�ƶ
Ƴǀ��żƿƶŤƟŚ�ŚƷƽ�ſ�ƾ�ţƾ����řźºŝ�ƲĪºſřƽ����ƫŚºưŤůř�šǇǈŤºųř�ƾ���Ɓƺºĭ�
ƯǀƳŚƾ���ºƬųřŵ�ƹ�ƾ���Źŵ�ƶƤŝŚºſ��ƽ��Īºƃżě�ƾ�����ŵƺºūƹ���řƺƴºƃ�ƆºƤƳƾƿ� �

��ƺĮƫř�ŽŚſř�źŝƽ���ưƀºū�ťŹřƺţ�ƾ�����ƶƤŝŚºſ�Źŵ�śƺºƬƜƯ���ƽ��ƯŚºƟ�ǀƬƾ� �
�����ŵƺºŝ�ƶƘƫŚƐƯ�ƶŝ�ŵƹŹƹ�Ǝƿřźƃ�Żř���ƱřŹŚºưǀŝ�Żř��ƵŵřƺƳŚºų�Śºƿ�ƹ���ƽŚºƷ��

ƿřƱŚƄ��ƶƯŚƳ�ŢƿŚƋŹ���ƽ����Ŷºƃ�Ÿųř�ƾŞŤƧ���è��Śºţ��ê��ºſ�ƾ��ºſƾ��ƺºų��Ʊ
ŰƯǀƐƾ�řźŝ�ƽ�ũřźŴŤſř�DNA�ŝ�ŵřźºƟř�Żř�ǀ�Śºư�Ź��ƵŶºƃ�Ÿºųř���ƶºŝ�
ƶƫƺƫ�ŚƷƽ���ƱƺĪƫŚƟ�æê�ſ�ƾ�ſƾ��ƹŚºů�ƽ�êåå�Ư�ǀƫƹźĪǀ���źºŤEDTA�

��ƵŵŚƯ�ƱřƺƴƗ�ƶŝ��ƽ�����ŵźĭ�ƪƤŤƴƯ�Ʊƺų�ŵŚƤƘƳř�ŶƋ�ƿŶ��DNA��ƯƺºƳĥ�ƾ�
����������Ư�Ǝſƺţ�ǈŞƣ�ƶĩ�ƕŚŞƃř�ĨưƳ�ŵŹřŶƳŚŤſř�ƁƹŹ�Żř�ƵŵŚƠŤſř�Śŝǀ��ƹ�źƬ

ưƷºƇƺţ�ƱřŹŚĪǀºƃ�ƞºŤſř�ƵŶº�ũřźŴƃº�Ŷ�ææ���ƴĪţǀºĨ�ƷºŚƽ��
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��

ASO-PCR��Allele-Specific Oligonucleotide Polymerase Chain Reaction��� �
ƹ (Restriction Fragment Length Polymorphism- Polymerase Chain Reaction) PCR-RFLP�
řźŝƽ�Ƙţ�ǀǀ��ƂƸū�Ʊŵźĩ�Ʋ��������ŝ�ŵřźºƟř�ƭƺºƳĥ�Źŵ�ŚºƷǀ�����Ŷºƃ�řźºūř�ŹŚºư�� �

�ƂƸū�ƲǀǀƘţ���ƽŚƷ35delG���ƹ�M34T����ƂƸū35delG��Źŵ�
ƫřƺţƾ���Ʊĥ�GJB2�����ŻƺºƳřƺĭ�ŻŚŝ�ƝŸů�ƪƯŚƃ�ƿ��ƘƣƺƯ�Źŵ�Ʋ�ºǀ��Ţèê�

����ºƯ�ŦƗŚŝ�ƹ�Ƶŵƺŝƾ���ºſř�ŵƺºƃǀƯō�Ŷǀ�ƶºƴ�ƽǈĭ��ºƿƀǀ��ƱŚºĪƯ�Źŵ�Ʋæç�
�ř�ƶŝ�ƹ�ŵƺƃ�ƝŸůƿţźţ�ƲǀƜţ�ƩƺĪƫƺƯ�śƺģŹŚģ�Źŵ�Ŝǀǀř�źƿ��ŵŚºŬ

Ưƾ��ŵƺºƃ���řźºŝƽ��ºƿ����ƂºƸū�ƲŤƟŚ35delG�řźě�ƿ�źºư�����ƶºƯŚƳźŝ�ƹ�ŚºƷ� �
ASO-PCR����������ŶºƴŤƟŹ�ŹŚºĪŝ�ƵŶºƃ�ƶŤƠĭ�ǈŞƣ�ƶĤƳō�ƢŝŚƐƯ���æç���

ƵŶƷŚƄººƯ�ƲƿřźŝŚººƴŝ�ººƿƵŶƷŚƄººƯ�ƭŶººƗ�Ś�ƽ�ƩƺƈººŰƯ�çåçŻŚººŝ�ƽ�
ƱŚƄƳ�ŵƵŶƴƷ��ƽ���Źƺƌů�ƿ����Ư�ƪƫō�Ʊō�Źƺƌů�ƭŶƗ�Śƾ��ŶºƃŚŝ����ƶºĤƳŚƴģ
ŵźººƟƽ��ƂººƸū�ƹ�ƩŚººƯźƳ�ƪººƫō�ƹŵ�źººƷ���ŶººƃŚŝ�ƶŤººƃřŵ�řŹ�Źřŵ��
ŻƹźŤƷƿ�Ư�šƺĮƾ�������ŵźºƟ�źºĭř�ƹ�ŶºƴƯŚƳƽ���řŹřŵ�ƎºƤƟ�ƽ�����ƩŚºƯźƳ�ƪºƫō�� �

����ƩƺƈŰƯ�ŶƳŚŝçåçŻŚŝ�ƽ��ŶƃŚŝ��ƹ�ƩŚºƯźƳ�šƺĮƿŻƺưƷ�ĚǀţƺƳĥ��
�ŵźƟ�źĭřƽ��řŹřŵ�ƎƤƟ�ƽ�ƪƫō��ƂƸū����Źřŵ����ƩƺƈŰƯ�ŶƳŚŝçåç�ŻŚŝ�ƽ��
ŶººƃŚŝ�ƂººƸū�šƺººĮƿŻƺưƷ�ĚººǀţƺƳĥ��ººƯ�Źřŵƾ�ƺĭƿŶººƴ���ƂººƸū

M34Tƫřƺººţ�Źŵ�ƾ�Ʊĥ�GJB2Ɯţ�ŦººƗŚŝ�ººǀǀţ�ŻŚººŝ�źǀººưǀ�ƶººŝ�Ʋ
ſǀŻƺŤƿ��ƘƣƺƯ�Źŵ�Ʋǀ��Ţæåæ�Ư�ƾ�ŵƺƃ��řźŝƽ�ƿ���ƂƸū�ƲŤƟŚM34T�
řźěƿźư���ƶƯŚƳźŝ�ƹ�ŚƷ��ƽ�PCR������ƵŶºƃ�ƶºŤƠĭ�ǈŞƣ�ƶĤƳō�ƢŝŚƐƯ����ŹŚºĪŝ�

ŶƴŤƟŹ��æè�����ƵŶƷŚƄƯ�ƲƿřźŝŚƴŝ�ºƿ����ƩƺƈºŰƯ�ƵŶƷŚƄºƯ�ƭŶºƗ�Śæîî�
ŻŚŝƽ�ƱŚƄƳ��ƵŶƴƷŵ��ƽ���Źƺƌů�ƿ��������ºƯ�ƪºƫō�Ʊō�Źƺƌºů�ƭŶƗ�Śƾ��ŶºƃŚŝ��

�ŵźƟ�ƶĤƳŚƴģƽ��������ƂºƸū�ƹ�ƩŚºƯźƳ�ƪƫō�ƹŵ�źƷ�����ŶºƃŚŝ�ƶŤºƃřŵ�řŹ�Źřŵ��
ŻƹźŤƷƿ�Ư�šƺĮƾ����ŵźƟ�źĭř�ƹ�ŶƴƯŚƳƽ��řŹřŵ�ƎƤƟ�ƽ����ƩŚƯźƳ�ƪƫō����ŶºƳŚŝ

��ƩƺƈŰƯæîî�ŻŚŝ�ƽ��ŶƃŚŝ���������źºĭřƹ�ƩŚºƯźƳ�šƺºĮƿŻƺưƷ�ĚǀţƺƳĥ�
ŵźƟƽ��řŹřŵ�ƎƤƟ�ƽ���ƂºƸū�ƪƫō��ŵ��Źř������ƩƺƈºŰƯ�ŶºƳŚŝæîî��ŻŚºŝ�ƽ��
ŶƃŚŝ����ƂƸū�šƺĮƿŻƺưƷ�ĚǀţƺƳĥ���Ư�Źřŵƾ�ƺĭƿ�Ŷºƴ���řźºŝƽ���ƲǀºǀƘţ�

������ƪºƫō�Źƺƌů�ƭŶƗ�Śƿ�Źƺƌů�Ʊŵźĩ��ŚºƷƽ���ƹ�ƩŚºƯźƳ���ƂºƸū���Źřŵ�Żř
��ƢƿźƏASO-PCR������źºưƿřźě�ŢºƠū�Ŝǀţźţ�ƶŝ���ŚºƷƽ��ƯƺºưƗ�ƾ��

ƇŚƈŤųřƾ����ƯƺưƗ�ƹ�ƩŚƯźƳ�ƪƫō�ƾ���ƇŚƈŤųřƾ�ƂƸū�ƪƫō����ƶºŝ�Źřŵ
�ŶƴŤƟŹ�ŹŚĩ��ƶŝ��ƵŶƷŚƄƯ�ŹƺƔƴƯ��ƽ����ƹ�Źƺƌů�����šŚƘƐƣ�Źƺƌů�ƭŶƗ�Śƿ

ŨĪţººǀ�źƿ�šǇƺƈººŰƯ��ƶººŤƟŚPCRƹŹ�ƽ�ŻŹŚººĭō�Ʃĥ�ç�ŶººƇŹŵ�

�Ư�ŻŹƺƟƹźŤĪƫřƾ�ŵƺƃ����ĬƳŹ�Żř�ŶƘŝ�żǀƯōƽ��������Ʃĥ�ŶºƿŚƯźŝ�ƭƺƿŶºǀţř�Śºŝ�
ƹŹ�ƶƬƇŚůƽĚƯǇ�Transilluminator �ƶƘºƃř�ƹ�UV ��Źřźºƣ�

��žĪƗ�ƹ�ƶŤƟźĭ�Źřŵźŝƽ�Ư�ƾ�ŵƺƃ��������ŶºƳŚŝ�ƕƺºƳ�źƿƺƈţ�Ʋƿř�Źŵ����ƹ�ŚºƷ
���������Śŝ�Śºŝ�ƶƀºƿŚƤƯ�Źŵ�ƶºŤƟŚƿ�źǀŨĪţ�šǇƺƈŰƯ������ƆŴƄºƯ�źĩŹŚºƯ�ŶºƳ

Ţſř�ƵŶƿŵźĭ���ŪƿŚŤƳ�žĜſPCRƹ�ŢŞŧ��ŵźĭ�źǀƀƠţƿŶ���
ƂºººƸū�ƲǀºººǀƘţ��ƽŚºººƷ167delT�ƹ�235delC���ƂºººƸū

167delT��ƫřƺţ�Źŵ�ƾ���Ʊĥ�GJB2������ţ�ŻŚºŝ�ƝŸºů�ƪƯŚƃ�ǀ�ºưǀ�Źŵ�Ʋ
ƘƣƺƯǀ��Ţæëì�Ƶŵƺŝ�����ºƯ�ŦƗŚŝ�ƾ��������ƞºƣƺţ�ƱƹŶºĩ�ŵƺºƃUAG��Źŵ�
ŵŚŤƄƷ�ƹ�ƿưĪǀ�ſř�Ʋǀ�Ưō�Ŷǀ���ƫřƺºţ�Żř�ƶƴƾ�����ƵŶºƴƴĩ�Ŷºĩ�Ʊĥ���ƽ�GJB2�

řƿ���ƶŝ�ƹ�ŵƺƃ�ŵŚŬ�ř�ƿ�ţźţ�Ʋǀ���Ɯţ�ƩƺĪƫƺƯ�śƺģŹŚģŹŵ�Ŝ�ºǀǀ�ř�źƿ��ŵŚºŬ
Ưƾ�ŵƺƃ�����ƂƸū�Źƺƌů167delT�������Śū�ƝŸºů�ƶºŝ�źºŬƴƯ�ƿ��ƵŚºĮ

ŚſŚƴƃƾƿżƳō�ƿ�ƵŶºƴƷŵ�Ɓźŝ�Ʈ�ƽ� PstI�ºƯƾ��ŵŵźºĭ���řźºŝƽƘţ��ǀºǀ�Ʋ
���ƂƸū�Ʊŵźĩ167delT�řźě�ƿ�źºư�����ƶºƯŚƳźŝ�ƹ�ŚºƷ��ƽ�PCR���ƢŝŚºƐƯ�

�����ŶƴŤƟŹ�ŹŚĪŝ�ƵŶƃ�ƶŤƠĭ�ǈŞƣ�ƶĤƳō��æé���řźŝƽ�������Śºƿ�Źƺƌºů�ƲǀºǀƘţ�
�ƪºººƫō�Źƺƌºººů�ƭŶºººƗ�ŚºººƷƽźƳ�ƹ�ƩŚºººƯ�ƂºººƸū�ƁƹŹ�Żř�Źřŵ� �

PCR-RFLPżƳō�ƹ�ƿƵŶƴƷŵ�Ɓźŝ�Ʈ�ƽ�PstI�ŵźĭ�ƵŵŚƠŤºſř��ºƿŶ 
�æé�����ůŚƳ�řŶŤŝř�Źŵǀƶ��ƽ��źƔƳ�ŵŹƺƯ����ŨĪţ�ƹ�ƆŴƄƯǀ��źƿŢƟŚ��řźŝƽ�

żƳō�ƁźººŝƿººưƾżººƳō�Ǝººſƺţ�ƿ�źŧǇřŵƹŶººŰƯ�ƮPstIŵƹŶººů�Źŵ�� �
æå�Ư�ǀƫƹźĪǀ���ŚƷ�Ƃƴĩřƹ�ƩƺƈŰƯ�źŤƽ�PCR�ŹƹźƋ�ƽ�Ţſř����řŸƫ

�ŵƹŶů�ŹŵæåƯ�ǀƫƹźĪǀ�ƩƺƈºŰƯ�źŤ� PCR�ƹæíƯ�ǀƫƹźĪǀ��śō�źºŤ
�źŤſř�źƐƤƯƿ����ţ�ƱƹŹŵ�ƶŝ�řŹ�ƪǀ���ƝŹƹŶƴěř�śƺç�å�Ư�ǀƬƾ�ƫǀźŤƽ��ƪƤŤƴƯ�

�ººĩ�Ƶŵź�ŵƹŶººů�Źŵ�řŹ�ƶººƗƺưŬƯ�æå�Śººţ�æçŚººƯŵ�Źŵ�ŢƗŚººſ�ƽ�� �
èì�ƶūŹŵ���ƽ�ŤƳŚſ�ƾ���ĩ�ƶŝƺĪƳř�ŵřźĭƿŵźƮ����źĜſ�Żř�ŶƘŝƽ���ƱŚƯŻ�ƱŶƃ�

�ƶŝ�ƭŻǇ��ƵŶƷŚƄƯ�ŹƺƔƴƯ��ƽ��������Ɓźŝ�šŚƘƐƣ�Źƺƌů�ƭŶƗ�Śƿ�ƹ�Źƺƌů�
ƿ��šǇƺƈºººŰƯ�ƹ�ƶºººŤƟŚPCRƹŹ�ƽŹŚºººĭō�Ʃĥ��Żƹè�ŶºººƇŹŵ�

��ŻŹƺƟƹźŤĪƫřƿŵźĭŶ��žě��ĬƳŹ�Żř��żǀƯōƽ��Ǝºſƺţ�����ŶºƿŚƯźŝ�ƭƺƿŶºǀţř�
�ƶƬƇŚů�ƩĥŢŰţƶƘƃř��ƽUV ƶŤƟźĭ�Źřźƣ��žĪƗ��Źřŵźŝƽ���Ŷºƃ��

�ƵŶƷŚƄƯ�ƲƿřźŝŚƴŝ��ƽ�ŶƳŚŝ��ŚƷƽ�ææç�îæ�ëî�ƱŚƄƳ��ƵŶƴƷŵ��ƽ�ŚţƺƳĥ�ƿ�Ě
��ŞƏ�ƹ�ƩŚƯźƳǀƘƾ��ƵŶƷŚƄƯ�ƹ���ƽ�ŶƳŚŝ���ŚºƷƽ�æíæ�îæ��ƱŚƄºƳ���ƵŶºƴƷŵ��ƽ�

���ƂƸū�Źƺƌů167delT�Ư�ƾ�ŶƃŚŝ��Śƴģ���ŵźºƟ�ƶºĤƳƽ��ŶºƳŚŝ���ŚºƷƽ�
æíæ�ææç�îæ�ëî�ŶººƃŚŝ�ƶŤººƃřŵ�řŹ��ŻƹźŤƷ�ƿ�ººƯ�šƺººĮƾ�ŶººƴƯŚƳ��
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ƂƸū�ƾƳřƹřźƟ��ƽŚƷM34T�167delT ��235delCƹ��35delG�Ʊĥ�Źŵ�GJB2ƾƿřƺƴƃŚƳ�Źŵ����
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�šǇƺƈººŰƯPCRżƳō�Ɓźººŝ�ƱƹŶººŝ�ƿººưƾƶººƘƐƣ��řƽººŝ�ƶ�ƩƺººƏ� �
çìç��Ư�ŻŚŝ�ƾ�ŶƃŚŝ��ƂƸū�235delC����ſ�ŻŚŝ�ƝŸů�ƪƯŚƃ�ǀŻƺŤƿ�Ʋ

�ƘƣƺƯ�Źŵǀ��Ţçèê�Ƶŵƺŝ��������ƂºƸū�Źƺƌºů�235delC�����ƶºŝ�źºŬƴƯ�
Śū�ƝŸůƿŚſŚƴƃ�ƵŚĮƾƿżƳō�ƿƵŶƴƷŵ�Ɓźŝ�Ʈ�ƽ� ApaIƯƾ��ŵŵźºĭ��

řźŝŚƴŝƿ��ŵřźƟř�Źŵ�Ʋƽ������������ŶºƃŚŝ�ƶŤºƃřŶƳ�ŵƺºūƹ�źƔƳ�ŵŹƺƯ�ƂƸū�ƶĩ�
�šǇƺƈººŰƯPCR�ººƯ�Ɓźººŝ�ƾ�ƿŶººƴŝŚ�ŵ�ŵřźººƟř�Żř�ƹƿ��Śººŝ�źººĮ

ŚţƺƳĥƿĚ�ŚƷƽ�ŵ�ƿ��Śưţ�ƪŝŚƣ�źĮƿ�Ư�żƾ��ŶºƳŵźĭ���řźºŝƽ�Ƙţ��ǀºǀ���Ʊŵźºĩ�Ʋ
�ƂººƸū235delCřźě�ƿźººư��ƶººƯŚƳźŝ�ƹ�ŚººƷ�ƽ�PCR�ƢŝŚººƐƯ�� �

�����ºŝ�ƵŶƃ�ƶŤƠĭ�ǈŞƣ�ƶĤƳōƶ����ŶºƴŤƟŹ�ŹŚºĩ��æê����řźºŝƽ�����Ʊŵźºĩ�ƲǀºǀƘţ�
���Śƿ�Źƺƌů���ƪºƫō�Źƺƌů�ƭŶƗ��ŚºƷƽ���ƹ�ƩŚºƯźƳ���ƂºƸū���ƁƹŹ�Żř�Źřŵ� �

PCR-RFLPżƳō�ƹ�ƿƁźŝ�Ʈ�ƵŶƴƷŵ�ƽ� ApaI�ŵźĭ�ƵŵŚƠŤºſř�ºƿŶ�
�æê�����ůŚƳ�řŶŤŝř�Źŵ�ºǀƶ��ƽ�����ŨĪţ�ƹ�ƆŴƄºƯ�źºƔƳ�ŵŹƺºƯ��ºǀ�źƿ�ŢºƟŚ��� �
řźŝƽ��żƳō�Ɓźŝ�ƿưƾ��żƳō�Ǝſƺţ�ƿ���źŧǇřŵƹŶŰƯ�ƮApaI����ŵƹŶºů�Źŵ�
æå�Ư�ǀƫƹźĪǀ����Ƃƴºĩřƹ�ƩƺƈºŰƯ�źŤ��ŚºƷƽ�PCR��ŹƹźºƋ�ƽ��Ţºſř��� �

�ŵƹŶů�Źŵ�řŸƫæåƯ�ǀƫƹźĪǀ��ƩƺƈºŰƯ�źºŤ� PCR�ƹæíƯ�ǀƫƹźĪǀ��źºŤ
��źŤſř�źƐƤƯ�śōƿ����ţ�ƱƹŹŵ�ƶŝ�řŹ�ƪǀ���ƝŹƹŶƴěř�śƺç�åƯ�ǀ�ºƬƾ�ƫǀ�źºŤƽ�

�Ư�ƪƤŤƴƯƾ�ƴĩǀƮ�������ŵƹŶů�Źŵ�řŹ�ƶƗƺưŬƯç���Śţ�è�����ŚºƯŵ�Źŵ�ŢƗŚºſ�ƽ� �

çê�ƶūŹŵ���ƽ�ŤƳŚſ�ƾ���Ư�ƶŝƺĪƳř�ŵřźĭƾ��ºƴĩǀƮ������źĜºſ�Żř�ŶºƘŝƽ��ƱŶºƃ�� �
�������������šŚºƘƐƣ�Źƺƌů�ƭŶƗ�Śƿ�ƹ�Źƺƌů�ƵŶƷŚƄƯ�ŹƺƔƴƯ�ƶŝ�ƭŻǇ�ƱŚƯŻ

��Ɓźŝƿ����ƺƈºŰƯ�ƹ�ƶºŤƟŚ��šǇPCR�ƹŹ�ƽ���ŻƹŹŚºĭō�Ʃĥ��ç��ŶºƇŹŵ��
�Ư�ŻŹƺƟƹźŤĪƫřƾ�ŵƺƃ��žě��ĬƳŹ�Żř��żǀƯōƽ�Ǝſƺţ����ŶºƿŚƯźŝ�ƭƺƿŶºǀţř�
�ƶƬƇŚů�Ʃĥ�ŢºŰţ�ƶƘºƃř��ƽUV ��ƶºŤƟźĭ�Źřźºƣ����žºĪƗ��Źřŵźºŝƽ�

Ưƾ�ŵƺƃ�����ŶºƳŚŝ� ƵŶƷŚƄƯ�ƲƿřźŝŚƴŝ��ŚºƷƽ�éêî�çëë��ƱŚƄºƳ���ƵŶºƴƷŵ��ƽ�
ţƺƳĥǀ���ŞƏ�ƹ�ƩŚƯźƳ�Ěǀ�ºƘƾ�������ŶºƳŚŝ�ƵŶƷŚƄºƯ�ƹ�ìçê��ƱŚƄºƳ���ƵŶºƴƷŵ��ƽ�

��ƂƸū�Źƺƌů235delCƯ�ƾ�ŶƃŚŝ����ŵźºƟ�ƶºĤƳŚƴģƽ�ŶºƳŚŝ���ŚºƷƽ�
ìçê�éêî�çëë�ŶººƃŚŝ�ƶŤººƃřŵ�řŹ��ŻƹźŤƷ�ƿ�ººƯ�šƺººĮƾ�ŶººƴƯŚƳ�� �
��
ƿƶŤƟŚ�ŚƷ��

�����æçîŝ�ǀ�Żř�ŹŚººưîë�řƺƴººƃŚƳ�Śººŝ�ƵŵřƺƳŚººų�ƾƿƀººů�ƾŞƈººƗ�ƾ� �
ƛºººǀƯŹŶƴºººſ�źƾưƀºººū�ƾřźºººŝ�śƺºººƬƜƯ�ƽƂºººƸū��ŚºººƷƽ� �

35delG, 167delT M34T, 235delC�Ʊĥ�Źŵ�GJB2�
ſŹźŝƾ�ŶƳŶƃ���ŚŤƳƿ���ƹ�ŪƿƶŤƟŚ�ŚƷƽ�ř�ƿ�����Ŷºū�Źŵ�ƶºƘƫŚƐƯ�Ʋ��Ʃƹæ���ƹ�ç�

Ţſř�ƵŶƃ�ƶƇǈų����

��
�ƩƹŶūæ��ƂƸū�ƾƳřƹřźƟ�ƱřżǀƯ��ƽŚƷ35delG��167delT��235delC�ƹ�M34T�Ʊĥ�Źŵ�GJB2��
ƂƸū�ƕƺƳ��ƾƬƧ�ŵřŶƘţ��

��
ƪƫō�ŵřŶƘţ�ŚƷ���ŵřŶƘţ

šƺĮƿŻƺưƷ��
�ŵřŶƘţ

šƺĮƿŻƹźŤƷ��
ƾƳřƹřźƟ�ŶƇŹŵ��

��
35delG��í��æè��ê��è��åé�ê��
235delC��æ��æ��å��æ��èî�å��
167delT��å��å��å��å��å��
M34T��å��å��å��å��å��

 
�ƪĩ�Źŵ�íî�ëê���ŶƇŹŵ�ŝ�Żřǀ������Ĩºţ�šŹƺºƇ�ƶºŝ�ƱřŹŚư�ĭ�ºǀ��Ƥŝ�ƹ�ź�ºǀ�ƶ

�ææ�èéŶºººƇŹŵ���ºººŝ�ƶƯŚºººƟ�šŹƺºººƇǀƬƾŶºººƳŵƺŝ���ë��źºººƠƳ�Żř� �
í�ŝ�ǀ����ƂƸū�Śŝ�ŹŚư35delG���ƹ�æ�ŝ�ǀ�������ƂºƸū�Śºŝ�ŹŚºư235delC�

ƯŚºººƟ�ũřƹŵŻř�ƪºººƇŚůǀƬƾŶºººƳŵƺŝ����ƂºººƸū35delG�Źŵ�í��

ƂººƸū�ƽŚººƷ�167delT�ƹ�M34TƷ�Źŵ�ǀ��ƂººƸū�ƹ�ƭřŶººĪĤ
235delC���Źŵ�æ�����ƵŶƷŚƄºƯ�ƵŵřƺƳŚų��ŶºƃŶƳ������ŵ�šŹŚºŞƗ�ƶºŝ�ƿ�źºĮ� �

æè��ƭƹŻƺººƯƹźƧ�ŻřçêíƹŚººů��ƭƹŻƺººƯƹźĩ�ƽ�ƂººƸū�35delG�
ŶƳŵƺŝ�����ƂƸū�ƽřźŝ35delG���ê��ŻƺưƷ�źƠƳ�ƿ�������źºƠƳ�ƶºſ�ƹ�šƺºĮ
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˽˼

ŻƹźŤƷƿŶºººƳŵƺŝ�šƺºººĮ��ƿºººƴƘƾŹŵ��ŵƹŶºººů�åé�ê��ŶºººƇŹŵŻř� �
ŝǀ����ƂºƸū�ƱřŹŚư35delG����ƬºƇř�ŢºƬƗ�ƾ��řƺƴºƃŚƳ�ƾƿ��ºƯ�ƾ��ŶºƃŚŝ�� �
æ��ƭƹŻƺºººƯƹźƧ�Żřçêí�ƭƹŻƺºººƯƹźĩ��èî�åŶºººƇŹŵ����ƂºººƸū

�šƺººĮƿŻƹźŤƷ235delCŢººƃřŵ�řŹ���æè�ìí�ŶººƇŹŵ�ƿººƴƘƾ� �
ìê���Żř�îë���ƯŚƟ�ũřƹŵŻř�ƵŵřƺƳŚų�ǀƬƾ��źƋ�Śŝ�ƿ��Ƴƺų�ƮƷ�Ŝƾ�æë�æ���Śºţ�
ëé�æ�ŶƴŤƃřŵ��ƩƹŶū�ç����

��
�ƩƹŶūç��ƾƬǀƯŚƟ�ƽŚƷ�ũřƹŵŻř�Źŵ�ƾƳƺų�ƮƷ�ŜƿźƋ�ƱřżǀƯ��

ƾƬǀƯŚƟ�ŢŞƀƳ��ƾƳƺų�ƮƷ�ŜƿźƋ��ƵŵřƺƳŚų�ŵřŶƘţ��ŶƇŹŵ��
źƀě ƺưƗ � źŤųŵ ƺưƗ���åëçê�å��æë�æ��æì��ëì�çç��
źƀě ƶƫŚų � źŤųŵ ƶƫŚų���åëçê�å��æë�æ��æî��èè�çê��

řŵ�źƀěƿƾ - Śƿ��ƶưƗ�źŤųŵ źƀě ƶưƗ � źŤųŵ řŵƿƾ���åëçê�å��æë�æ��çç��èè�çî��
�ƺưƗ�ƵƺƳ ƵƺƳ řŵ�ƵƺƳ��ƶưƗƿ�ƾ ƵƺƳ ƶƫŚų���åèæçê�å��èç�æ��í��ëì�æå��

źŤųŵ ƺưƗ�źƀě� ƺưƗ�źŤųŵ� ƶƫŚų �źƀě� ƶƫŚų���æçê�å��í�æ��é��èè�ê��
ƵƺƳ�ƽŚƷ ƹŵ Źŵřźŝ Śƿ źƷřƺų�ƹŵ Śƿ Źŵřźŝ ƹ źƷřƺų���åæêëçê�å��ëé�æ��ê��ëì�ê��

Ɩưū�����������ìê��æåå��
��
��

 
��

�ƪĪƃæ��Ʃĥ�źƿƺƈţ�ê�æƂƴĩřƹ�Ǝſƺţ�ƶŤƟŚƿ�źǀŨĪţ�šŚƘƐƣ�ŻŹƺƟƹźŤĪƫř�Żř�ƪƇŚů�ŶƇŹŵ��ƵźǀŬƳŻ�ƽŚƷ��ƂƸū�ƽřźŝ�ƽŻřźƯ�ƾƬě�ƽř
35delGŹŵ��êƾƯ�ƱŚƄƳ�řŹ�ƶƳƺưƳ��ŶƷŵ��n����ƩŚƯźƳ�ŶƳŚŝm��ƂƸū�ŶƳŚŝ���Źřŵnn���šƺĮƿŻƺưƷ�ĚǀţƺƳĥ��ƩŚƯźƳmn���šƺĮƿŻƹźŤƷ�ĚǀţƺƳĥ

�ƹmm��ƂƸū�šƺĮƿŻƺưƷ�ĚǀţƺƳĥ�Źřŵ��
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ƂƸū�ƾƳřƹřźƟ��ƽŚƷM34T�167delT ��235delCƹ��35delG�Ʊĥ�Źŵ�GJB2ƾƿřƺƴƃŚƳ�Źŵ����
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˽˽

 
��

�ƪĪƃç��Ʃĥ�źƿƺƈţ�ê�æƂƴĩřƹ�Ǝſƺţ�ƶŤƟŚƿ�źǀŨĪţ�šŚƘƐƣ�ŻŹƺƟƹźŤĪƫř�Żř�ƪƇŚů�ŶƇŹŵ��ƵźǀŬƳŻ�ƽŚƷ��Ɓźŝ�šǇƺƈŰƯ�ƹ�ƽŻřźƯ�ƾƬě�ƽř
�ƂƸū�ƽřźŝ�ƾưƿżƳō235delC�Źŵ�æåƾƯ�ƱŚƄƳ�řŹ�ƶƳƺưƳ��ŶƷŵ��n����ƩŚƯźƳ�šƺĮƿŻƺưƷ�ĚǀţƺƳĥm��ƺƳĥƂƸū�Ěǀţ���Źřŵmn���ĚǀţƺƳĥ

ƩŚƯźƳ�šƺĮƿŻƹźŤƷ��ƂƸū��Źřŵ��
��

��
źƋƿ�ƮƷ�Ŝ�Ƴƺųƾ�Ư��ǀ��ƫŚºưŤůř�Ʊřżƾ����������Źŵ�ƪºƫō�ƹŵ�ƶºĩ�Ţºſř��ºƿ�Ĩ

�řŹřŵ��Žƺĩƺƫƽ����ħźŤƄƯ�Ŷū�ƿ��ŶƴºƃŚŝ�ƱŚƀĪ���ƪĪºƃ���ŚºƷƽ�æ�ƹ�ç�
ƹŚƈţƿ��ŻƹŹŚĭō�Ʃĥ�ź�����ŨĪţ�šŚƘƐƣ�ŻŹƺƟƹźŤĪƫř�Żř�ƪƇŚů��ºǀ��źƿ��ƶºŤƟŚ

�Ƃƴĩřƹ�Ǝſƺţ�ŚƷƽ�ŬƳŻ�ǀƵź�řƽ�Ƭě�ƾ�ŻřźƯ�ƽ��ºƿ���żƳō�Ɓźºŝ�Śƿ�ºưƾ��řŹ
�ºŝřźƽ�ƂºƸū���ŚºƷƽ�35delG�ƹ 235delC �Ʊĥ�ŹŵGJB2�řŹ�

Ư�ƱŚƄƳƾ�ŶƷŵ���
��

ŦŰŝ 

������řƺƴƃ�ƩǈŤųřƾƿ�ƛ�ǀ�ƯŹŶƴſ�źƾ�ưƀū�ƾ������Žƺºĩƺƫ�Źŵ�śƺºƬƜƯ�
DFNB1ƹŹ�ƽ���ƭƹŻƺººƯƹźĩ�13q11-12ŵŹřŵ�Źřźºººƣ���řºººƿ�Ʋ

��ƹŚºů�Žƺºĩƺƫƽ�ç�ºƯ�Ʊĥ�ƾ��ŶºƃŚŝ�� GJB6�ƹ.GJB2�GJB2�
ƀĪƳŚĩǀ��Ʋçë���Ư�Ŷĩ�řŹ�ƾ����ƶĩ�Ŷƴĩƿ�Řţƹźě�Ĩǀ�ƩŚƳŚĩ�ƲƿƳƺƾ�Ƶƹźĭ�Żř�

ŝ���ƫƺĪƫƺƯ�ƱŻƹ�Śŝ�ŚŤƾ�çë�ĩ�ǀ��Ư�ƱƺŤƫřŵ�ƺƬƾ�ŶƃŚŝ��æë���ƀĪƳŚĩǀƲ���ŚºƷ
��ƩƺƬſ�Śŝ�ƍŚŞţŹř�ŚƷƽ���ƱŚĪƯř�řŹ�ŹƹŚŬƯ���Ÿºěƿ�������ŵřŶºƘţ�Źŵ�ƹ�ƶŤųŚºſ�ź

ŻƿŵŚƽ��ŵźĪƬưƗ�Żř��ŚƷƽ�ƫƺƬſ�ƾ�ƔƳ�ǀƫƺƬſ�ŶƃŹ�źƾ���Śºưţƿ�ż���ŲºſŚě

�ſ�ƶŝǀƩŚƴĮ�������ŶƳŹřŵ�Ţĩźƃ�ŻŚŤſƺƯƺƷ�ƹ�ŚƷ�æë������ŵźĪƬưƗ�Ŷƴģ�źƷ
ƣŵººǀƀººĪƳŚĩ�ƂººƤƳ�ƹ�ƢǀƲ�ŚººƷƽ�Gap Junction�ƩǈŤººųř�Źŵ�

řƺƴƃƾƿ�ƴģ��Ţſř�ƶŤųŚƴƃŚƳ�źƋŚů�ƩŚů�Źŵ�ǀ��ºƯ�ŭźºƐƯ�Ʋƾ���ŵƺºƃ
�ř�ƶĩƿ�ƀĪƳŚĩ�ƲǀƲ���ºŝ�ŚƷƶ��ºſƹǀƶƬ�ƽ����ºŝ�šŚºƏŚŞţŹř�ǀ��ƫƺƬºſ�Ʋƾ�ƹŹ��ƽ�
ŰƯǀ��ƎƿƳƺƾ�ƩƺƬſ��ŚƷƽ�ěř�ǀƬŤǀ����ºſŚŤě�ŵŶŬƯ�Ɓŵźĭ�ƹ�ƱƹżƬů�ƩŚǀ�Ʈ
�Ư�źŧřƾ���ŶƳŹřŸĭ�æë�����ƩŚƳŚĩ�ŵźĪƬưƗ�ƩǈŤųř��ŚºƷƽ��ºƿƳƺƾ�ŞƏ�ǀ�ºƘƾ�

��ƩƺƬſ�īźƯ�ŦƗŚŝ�ŚƷƽ�ƺƯ�ƾƿ��řƺƴƃŚƳ�ƹ�ƿƾ�řŵ�ƿ��ºƯ�Ʈƾ����ŵŵźºĭ�æë���
ƶººƘƫŚƐƯ�Źŵ�řƽ�ƩŚººſ�Źŵ�ƶººĩ�æèíéƹŹ�źººŝ�ƽ�çæå�Żř�ƵŵřƺƳŚººų�

Ƙưūǀ���ƱřźƸţ�Ţ�æèîƵŵřƺƳŚų���źŞţ�ƹƿ��ż�ìæ�ƵŵřƺƳŚų������Ŷƃ�ƭŚŬƳř
ç�çê�ŶƇŹŵ��çæå/êè�ƵŵřƺƳŚų���ƹŚůƽ������Ʊĥ�Źŵ�ƂºƸū�GJB2�
řźŝƽƂƸū��ŚƷƽ�35delG��T8M��67delT�R143W �W24X 

R32H�delE120�E47X�V27I+E114G�235delC ��136X� 

R184Pƹ�V37I ��ŶƳŵƺŝ�ƶĩè�æèƵŵřƺƳŚų�ŶƇŹŵ��řźŝ�ŚƷƽ��ƂºƸū�
35delGŻƺưƷ�ƿ�šƺººĮ�ŶººƳŵƺŝ�ç�æç�ŶººƇŹŵ�ƹ�ƱřźººƸţ�Źŵ� �

ê�æê���ŶƇŹŵ��źŞţ�Źŵƿż��ŵƺŝ����ƂƸū35delG��è�çç�ŶƇŹŵ���Źŵ�
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˽˾

���ƹ�ƱřźƸţèæ���ŶƇŹŵ�źŞţ�Źŵƿ���Ŷºƃ�ƁŹřżĭ�ż��æì�����ƶºƘƫŚƐƯ�Źŵ�řƽ�
����ƩŚſ�Źŵ�ƶĩæèíé�ſ�ƱŚŤſř�Źŵ�ǀ�ƹŹ�źºŝ�ƱŚŤƀģƺƬŝ�ƹ�ƱŚŤƀƽ�æåå�

�������ſ�ƹ�ġƺºƬŝ�ƭƺƣ�ƹŵ�Żř�ƵŵřƺƳŚų�ºǀƳŚŤƀƾ��éì��ƵŵřƺƳŚºų���ƽ���ƹ�ġƺºƬŝ�� �
êè�ƵŵřƺƳŚų���ƽ�ſ�ǀƳŚŤƀƾ������řƺƴºƃŚƳ�ƩǈŤºųř�Śŝƾƿ�ƛ�ǀ�ƯŹŶƴºſźƾ���Śºŝ�

��ƂººƸū��Ŷººƃ�ƭŚººŬƳř�śƺººƬƜƯ�ťŹřƺººţ�ŚººƷƽ�GJB2ƪƯŚººƃ�� �
W24X, 167delT, R127H, M93I, K112I�Źŵ� �

î���ŶƇŹŵ�æí��ƭƹŻƺºƯƹźĩ��Żř��çåå��ƭƹŻƺºƯƹźĩ��ƿ����ƶºĩ�Ŷºƃ�ŢºƟŚ
�ƂººƸūW24XřŹřŵ�ƽǇŚººŝ�źţƿººƳřƹřźƟ�Ʋƾ��ƂººƸū�ƹ�ŵƺººŝ�

35delG��Śƃ�ƶĩ�ƿƖ�źţƿ���ŝ�Źŵ�ƂƸū�Ʋǀ��Ơºſ�Ʋǀ������źºŨĩř�ƹ�ƱŚŤºſƺě�Ŷ
�ř�ƍŚƤƳƿ�Ʒ�Źŵ�Ţſř�ƱřźǀĤǀƶƳƺưƳ�Żř�Ĩ���ŚºƷƿ��ŶƄºƳ�ŢºƟŚ��æí����Źŵ
ƶƘƫŚƐƯ�řƽ������ƩŚºſ�Źŵ�ƶĩ�æèíé���ƹŹ�źºŝ�ƽ�çëå�ŝ�ǀ�����ƩǈŤºųř�Śºŝ�ŹŚºư�
řƺƴƃŚƳƾƿ�ƛ��ºǀ��ƯŹŶƴºſ�źƾ������ưƀºū�ťŹřƺºţ�Śºŝ�ƾ��śƺºƬƜƯ����Żřæîî�

��ƱŚŤſř�Żř�ƵŵřƺƳŚų�ŚƷƽ�ĭ�ǀ���ƹ�Ʊǈ������Ŷºƃ�ƭŚŬƳř�ƱŚſřźųçì���ŶºƇŹŵ
ƵŵřƺƳŚºººų��ŚºººƷ�êê�Żř�æîîƵŵřƺƳŚºººų���ƹŚºººůƽƂºººƸū��ŚºººƷƽ� �
35delG����� ��235delC����W77X����R127H����M34T��

V27I+E114G�� L90P �ƹdelE120��Ʊĥ�ŹŵGJB2�
�ƶººĩ�ŶººƳŵƺŝ35delG�Śººŝ�ç�ìíŶººƇŹŵ���éè�Żř�êêƵŵřƺƳŚººų���

ŚƃƿƖ�źţƿ��ŵƺŝ�ƂƸū�Ʋ��ƳřƹřźƟƾ�����Ʊĥ�Źŵ�ƂƸū�GJB2��ĭ�Źŵ�ǀ�Ʊǈ
çì�ŶƇŹŵ���Źŵ�ƹ����ƱŚſřźų�ç�ææ���ŶƇŹŵŵƺŝ��æî�����ƶºƘƫŚƐƯ�Źŵ�řƽ�

����ƩŚſ�Źŵ�ƶĩæèíêŚŝŹŷō�Źŵ�ƿƣźƃ�ƱŚŬƾƹŹ�źŝ�ƽ�æçîŝ�ǀ�ǈŤŞƯ�ŹŚư
ƶŝ řƺƴƃŚƳƾƿƛ�ǀƯŹŶƴſ�źǀ�ưƀºū�ťŹřƺţ�Śŝ�Ĩƾ��Żř�śƺºƬƜƯ�æåå�

ƵŵřƺƳŚų�ƽ�ƛ�ǀƺųźƿ���Ŷƃ�ƭŚŬƳř�ŶƳƹŚƄ���Żřçåå����ƶºƘƫŚƐƯ�ƭƹŻƺƯƹźĩ�
��ƵŶººƃèë�ƭƹŻƺººƯƹźĩ��æíŶººƇŹŵ���ƹŚººůƽ�ƂººƸū�35delG�
ŶƳŵƺŝ��ë����ƶƘƫŚƐƯ�Źŵ�řƽ�����ƩŚſ�Źŵ�ƶĩ�çååì��ƹŹ�źŝ�ƽ�æåå�ŝ�ǀ��ŹŚºư

ģǀƴƾ��������������Ŷºƃ�ƭŚºŬƳř�ŶºƳŵƺŝ�ƶºŤƟźĭ�Źřźƣ�ƱƹżƬů�ŢƃŚĩ�ŢŰţ�ƶĩ�
ŚŤƳƿ�Ż�Ūƿ���ŶƯō�Ţſŵ�ƶŝ�ź����ƂƸū�GJB2���Źŵ�èé����Żř�źƠƳ�æåå���źºƠƳ�
�èé�ŶƇŹŵ����ŝ�Żřǀ�����řƺƴºƃ�ƩǈŤųř�ƶưƷ�ƶĩ�ƱřŹŚưƾƿ��ºě�ǀ��ºƯǈĩ�Ƃƾ�

�ŚººſŚƴƃ��ŶƴŤººƃřŵƾƿƯ�Żř�ƹ�Ŷººƃ�ººǀƱō�ƱŚ��ŚººƷçìźººƠƳ��ƿººƴƘƾ� �
éå�ìî�ƇŹŵ���ŝ�Żř�Ŷǀ��ƂºƸū�ƱřŹŚư�235delC�����ŶƴŤºƃřŵ�řŹ��çå���

�ƶƘƫŚƐƯ�Źŵ�řƽ�����ƩŚſ�Źŵ�ƶĩ�çååì���ºģ�Źŵ�ǀ���ƹŹ�źºŝ�Ʋƽ�çæé�ŝ�ǀ��ŹŚºư
�����Ŷºƃ�ƭŚºŬƳř�řƺƴƃŚƳ�æêì��źºƠƳ���ìè��ŶºƇŹŵ���ƹŚºůƽ����Źŵ�ƂºƸū�

Ʊĥ�ŚƷƽ�ƀĪƳŚĩ�ǀ��Ʋ�GJB2���GJB6���GJB3��ŶƳŵƺŝ����ºƳřƹřźƟƾ�
ŝǀ���řƺƴƃ�ƩǈŤųř�Śŝ�ƱřŹŚưƾƿ�ě�ǀ�Ưǈĩ�Ƃƾ�ëë���źƠƳ��ì�ææ�ŶƇŹŵ����ƹ

ºººƳřƹřźƟƾƂºººƸū�235delC ř�Źŵ�ºººƿ�ŵřźºººƟř�Ʋææ�ŵŶºººƗ�� �
�ì�æë�ŶƇŹŵ����ŵƺŝ�çæ����ƶƘƫŚƐƯ�Źŵ�řƽ�ŵ�ƿźĮ�����ƩŚſ�Źŵ�ƶĩçååì�

�ģ�Źŵǀ�������Żř�ŵřŵ�ƱŚƄƳ��Ŷƃ�ƭŚŬƳř�Ʋéíí�ŝ�ǀŹŚư�è�æë���ŶƇŹŵ�ƪƣřŶů
ºººƿ�ƂºººƸū�ƪºººƫō�Ĩƿ�ƶºººŤƟŚ235delCŶƴŤºººƃřŵ���çèèźºººƠƳ��� �
�í�ìŶºººƇŹŵ���ŻƺưƷƿ�ƹ�šƺºººĮçêê�źºººƠƳ��ê�íŶºººƇŹŵ���

ŻƹźŤƷƿ��ŶºƳŵƺŝ�šƺĮ���ºƳřƹřźƟƾ�235delC��ŻƺưƷ�Źŵƿ�šƺºĮ��ŚºƷ� �
ì�æé�ŶººƇŹŵ�ŻƹźŤƷ�Źŵ�ƹƿšƺººĮ��ŚººƷæ�æë�ŶººƇŹŵ��ŵƺººŝ�çç���� �

�ƶƘƫŚƐƯ�Źŵ�řƽ�����ƩŚſ�Źŵ�ƶĩ�çååî�ĩźţ�Źŵ�ǀƹŹ�źŝ�ƶƽ�æêæŝ�ǀŹŚư���Śºŝ
�řƺƴƃŚƳ�ƩǈŤųřƾƿ�ƛ�ǀƯŹŶƴſźǀ���ưƀū�ťŹřƺţ�Śŝ�Ĩƾ���ƭŚŬƳř�śƺƬƜƯ�
��ůŚƳ�ƭŚưţ��Ŷƃǀƶ�ƽ�ƵŶƳƺƃ�Ŷĩ��ƽ�Ʊĥ�GJB2ſŹŹźŝ�ŢŰţ�ƾ�Źřźƣ�
��ŚŤƳ�ƹ�ŢƟźĭƿ�Ż�Ūƿ�ŝ�źƶ���ŶºƯō�Ţſŵ��èê����źºƠƳ�ƿ�ºƴƘƾ�ç�çè���ŶºƇŹŵ

ŝǀƹŚººů�ŹŚººưƽ�Ʊĥ�Źŵ�ƂººƸū�GJB2ŶººƳŵƺŝ����ƂººƸū�ŢººƠƷ
�ŚſŚƴƃ�šƹŚƠŤƯƾƿ������Ʊō�Żř�ŵŶƗ�Ūƴě�ƶĩ�Ŷƃ������ŶºƳŵƺŝ�ƵŶƃ�ƶŤųŚƴƃ�ŚƷ�

delE120��R184P��163V�L90P��35delG�ŵŶººƗ�ƹŵ�ƹ�
�Ʊō�Żř��Ŷū�ŚƷƿ���ŶƳŵƺŝ�Ŷ�M34V�ƹ�L205V���ŚƃƿƖ�źţƿ��ƂƸū�Ʋ

���ƶŝ�ƍƺŝźƯ35delG�ŵƺŝ���æ�æì�ŶƇŹŵ����çè����ƶƘƫŚƐƯ�Źŵ�řƽ��ƶĩ�
���ƩŚſ�Źŵçååî��ŞưƬĩ�Źŵ�ǀ�ƹŹ�źŝ�Śƽ�ææçŝ�ǀřƺƴƃŚƳ�ƩǈŤųř�Śŝ�ŹŚưƾƿ�

ƛǀƯŹŶƴſźǀ���ưƀū�ťŹřƺţ�Śŝ�Ĩƾ������ƫřƺºţ��Ŷºƃ�ƭŚŬƳř�śƺƬƜƯ�ƾ��Ʊĥ�
GJB2ººſŹźŝ�ŢººŰţ�ƾ�ƂººƸū�ƹ�ŢººƟźĭ�Źřźººƣ�S199FŚººŝ�� �

î�æì���ŶƇŹŵŚƃƿƖ�źţƿ�����ƹ�ŵƺºŝ�ƂºƸū�Ʋ��ƂºƸū��ŚºƷƽ�35delG�
�æì�ŶƇŹŵ���ƹ�67delT��é�å�ŶƇŹŵ������ŶºƘŝ�ŜţřźƯ�Źŵƽ���Źřźºƣ�

ŶƴŤƃřŵ��çé�������Ʊĥ�Źŵ�ƂƸūGJB2�ƶŝ����ƬƇř�ƪƯŚƗ�ƱřƺƴƗƾ��ŢƬƗ�
�řƺƴƃ�ƩǈŤųřƾƿ�ƛ�ǀƯŹŶƴſźǀ��ưƀºū�Ĩƾ�������ƵŶºƃ�ƶŤųŚƴºƃ�śƺºƬƜƯ�

��Ţſř�ë���ƂƸū�35delG�Śƃ�ƿƖ�źţƿ����ºŝ�Żř�ƂƸū�Ʋǀ��ºŝ�Ʋǀ��Żř�Ƃ
îå�����ŝ�Źŵ�ƵŶƃ�ƁŹřżĭ�ƂƸū�ǀ�������ºƯ�ŭźºƐƯ�ƖºƯřƺū�źŨĩř�Ʋƾ���ŶºƃŚŝ
�ë���ƂƸū�35delC��ŚºƃƿƖ��źºţƿ�����ºſō�Źŵ�ƂºƸū�ƲǀŚƽ���śƺºƴū�

ƣźƃƾ��ƂƸū�ƹ��67delT�Śƃ�ƿƖ�źţƿ��ºſŚţƺƯ�Ʋǀ����ƵŶºƃ�ƶŤųŚƴºƃ�Ʊƺ
�Ƙưū�Źŵǀ��ŢƿŵƺƸƽ��ŚºƷƽ��ŻŚƴĪºƃř�ƽ�źƯō�ƿ�����Ţºſř�ŚºĪ�í��ƹì�����źºŝ

ųźŝ�ŽŚſřƾ�ƂºƸū�ƵŶƃ�ƭŚŬƳř�šŚƘƫŚƐƯ� M34T���ƩǈŤºųř�Śºŝ
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ƂƸū�ƾƳřƹřźƟ��ƽŚƷM34T�167delT ��235delCƹ��35delG�Ʊĥ�Źŵ�GJB2ƾƿřƺƴƃŚƳ�Źŵ����
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řƺƴƃƾƿ ěǀƯǈĩ�ƂƾŶƃ�Śţ�ƎſƺŤƯ�ƿ�Ţſř�ƎŞţźƯ�Ŷ�î���ƳřƹřźƟƾ�
řƿ�ƂƸū�Ʋ��ŝ�Źŵ�ŚƷǀƘưū�ƹ�ƭřƺƣř�ƲǀŢ����Ţºſř�šƹŚºƠŤƯ�ŚºƷ����ƢºŞƏ

ººƳřƹřźƟ�ƵŶººƃ�ƭŚººŬƳř�šŚººƘƫŚƐƯƾ�ƂººƸū�35delGººĭ�Źŵ�ǀƱǈ� �
çì�ŶƇŹŵ���źŞţ�Źŵ���ºƿ��żæí��ŶºƇŹŵ�����ƱřźºƸţ�Źŵ��ç�æç��ŶºƇŹŵ���Źŵ

��ƱŚŤſŻƺųë�ŶƇŹŵ�����ƱŚºſřźų�Źŵ��ç�ææ��ŶºƇŹŵ���ſ�Źŵ���ºǀ��ƹ�ƱŚŤƀ
�ƱŚŤƀººģƺƬŝåŶººƇŹŵ���ĩźţ�Źŵººǀ�ƶæ�æìŶººƇŹŵ�ŞưƬĩ�Źŵ��ººǀŚ� �

æì���ŶƇŹŵ����Ţſř�ƵŶƃ�ƁŹřżĭ�çé�æîƹë���ƺĮƫřƽ�Żƺţ�ƿ�ř�Ɩ�ºƿ�Ʋ
��ř�Źŵ�ƂƸūƿ�����ºƳřƹřźƟ�ƂƷŚºĩ�źŝ�Ʊřźƾ�ř��ºƿ������ƶºŝ�ƩŚưºƃ�Żř�ƂºƸū�Ʋ

������ŚĪů�śźƛ�ƶŝ�ơźƃ�Żř�ƹ�śƺƴūƿ���ŵŹřŵ�Ţ�ë���ƂƸū���ƖƿŚƃ�ƽŚƷ
�ŹŵƶºººƤƐƴƯ�ƽ�źºººƋŚů�ƶºººƘƫŚƐƯ�ţźţ�ƶºººŝ�ºººǀŻř�ŶºººƴţŹŚŞƗ�Ŝ�� �

35delG��R184P��delE120��R127H��Y136X ��
V153I��V27I�G130V��H16R�� �M163V���R143W��

167delT��V37I��V27I+E114G��çê���ºººººººųźŝ�Źŵƾ�
�ř�Źŵ�ƵŶººƃ�ƭŚººŬƳř�šŚººƘƫŚƐƯººƿƂººƸū�Ʊřź�ŚººƷƽ�167delT�ƹ�

235delC��Ư�Śŝ�ǀ������ƵŶƃ�ƁŹřżĭ�ƶūƺţ�ƪŝŚƣ�ƱřŶƴģ�ƶƳ�Ʊřż��ŶºƳř����źºŝ
�ƺĮƫř�ŽŚſřƽ�Żƺţ�ƿ�ƂƸū�Ɩ�35delG��ƴĤưƷ�ƹ�ǀ���ŞƀºƳ�ŹƺƟƹ�Ʋƾ�

řƿ��ŚŝŹŷō�ƱŚŤſř�Źŵ�ƂƸū�Ʋƿ�ƣźºƃ�ƱŚŬƾ�ĩźţ�ŹƺƄºĩ�ƹ��ºǀ��ŹŚºƔŤƳř�ƶ
ŤƳǀƶººŬ�ƽŚŝ�Źŷō�ƱŚŤººſř�Źŵ�ƶŝŚƄººƯ�ƿººŝźƛ�ƱŚººŬƾŤººƃřŵ�řŹ�ǀƮ��ŚººƯř�

ººƳřƹřźƟ�ŹŚººƔŤƳř�ƝǈųźººŝƾƂººƸū�ƶººŝ�ƍƺººŝźƯ��35delGŚººƸƴţ�� �
åé�ê��Ư�ŶƇŹŵƾ����ŚºƜƯ�ƶĩ�ŶƃŚŝƿ���ƤŰţ�Śºŝ�źǀ�������Źŵ�ƵŶºƃ�ƭŚºŬƳř�šŚºƤ

ŚŝŹŷōƿ�ƣźƃ�ƱŚŬƾ��ĩźţ�ƹ�ǀ�Ţſř�ƶ��řƿ����ºƯ�źºƯř�Ʋƾ�������ŜŞºſ�ƶºŝ�ŶºƳřƺţ

��Ƙưū�Ʊŵƺŝ�ƲĮưƷŚƳǀ��ŚŝŹŷō�ƱŚŤſř�Ţƿ�ŝźƛ�ƱŚŬƾ������ƭřƺºƣř�ŵƺºūƹ�ƹ�
�����ƀƯ�ƹ�ŚƷŵźĩ�ƶƬưū�Żř�ƞƬŤŴƯǀŰǀ��ř�Źŵ�ƱŚƿ��ŶƃŚŝ�ƱŚŤſř�Ʋ��Ư�ºǀ�Ʊřż

ƳřƹřźƟƾƂƸū��ŚƷƽ167delT, 235delC, M34T�ºŝ�ƶ���ŹƺºƏ
ƤţźƿŞƾ��Śſ�ƶŝŚƄƯ�ƿ�ƤŰţ�źǀ�����ř�Źŵ�ƵŶºƃ�ƭŚŬƳř�šŚƤ�ºƿ��ºƯ�Ʊřźƾ��ŶºƃŚŝ��
Ưǀ��ƯŚƟ�ũřƹŵŻř�ƱřżǀƬƾ��ř�Źŵ�ƿ���ƶƘƫŚƐƯ�Ʋæè�ìí���ŶƇŹŵ�����Żř�ƶºĩ�Ƶŵƺºŝ
ƯǀĮƳŚǀŹƺƄĩ�Ʋƽ��ìæŶƇŹŵ���Ư�źţǇŚŝƾ�ŶƃŚŝ���
��
ŤƳǀƶŬ�ĭǀźƽ��

���������ŚºŤƳ�ƶŝ�ƶūƺţ�Śŝƿ�����ƶºƘƫŚƐƯ�Żř�ƪºƇŚů�Ū����Ʊĥ��ºƿ��ƂºƸū�Ś��ŚºƷƽ�
ŵƿźĮƽ��ř�Źŵ�ƿ��ŵŚŬƿřƺƴƃŚƳƾ�ƾƀů������ƾƯŹŶƴſźǀƛ�ƾŞƈƗ��ƾưƀū

��śƺƬƜƯ�ŚŝŹŷō�Źŵƿ�ŝźƛ�ƱŚŬƾ�ųŵ�ǀ�Ư�ƪƾ����ŝ�šŚƘƫŚƐƯ�ƶĩ�ŶƴƃŚŝǀ�źŤƄ
�ƵŵźŤƀĭ�ƹ�źţƽ��Ư�řŹ�ƾ�ŶŞƬƏ��ƴĤưƷǀ������Ư�ƶºŝ�ƶºūƺţ�Śŝ�Ʋ�ºǀ��ǇŚºŝ�Ʊřżƽ�
�ƯŚƟ�ũřƹŵŻřǀƬƾ��ŝ�Źŵ�ǀ�řƺƴƃŚƳ�Ʋƿ��ƯŻ�ƶĩ�ƱŚǀƶƴ��ƽ�ƬƇř�ƾ�řżƟř�ƿ��Ŷƫƺţ�Ƃ

��Ư�řƺƴƃŚƳ�ŵřźƟřƾ��������ŻŚºſ�ĬºƴƷźƟ�ƂºƤƳ��ŶºƃŚŝƽř�Źŵ��ºƿƯŻ�Ʋǀ��ƹ�ƶºƴ
ƴĤưƷǀƵŹƹŚƄƯ�Ʋ�ƽŤƳĥ�ǀƀŝ�ĨǀŚŝ�ŹŚƯ�ŻŹƾ�ŵŵźĭ���

��
�ƹ�źƿŶƤţ�źĪƄţ��

�����ƺƳƿ�����ƄƷƹĦě�ƭźŤŰƯ�ŢƳƹŚƘƯ�Żř�ƶƫŚƤƯ�ƱŚĭŶƴƀƾ���ƭƺƬƗ�ƵŚĮƄƳřŵ
Īƃżěƾ�ƯƹŹř�ǀ��ƶ���ƪǀƫŵ�ƶŝ��żƷ�ƪºŞƤţƿ�ƶºƴ��ŚºƷƽ��ƄºƷƹĦě�ƾ������Żř�żºǀƳ�ƹ

���ƵŵřƺƳŚų�ƹ�ƭźŤŰƯ�ƱřŹŚĪưƷ��ŚºƷƽ�żƗ��ºƿ����ř�Źŵ�ƵŶºƴƴĩ�Ţĩźºƃ�ż�ºƿ�Ʋ
ƳřŵŹŶƣ�ƹ�źĪƄţ�ƩŚưĩ�ŭźƏƾƯ�řŹ�ƾ�ŚưƳƿŶ����

��
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Background and Objective: Mutations in GJB2 gene is the most common cause of autosomal recessive non-

syndromic hearing loss in many populations. The aim of this study was to determine the frequency of 

35delG, 167delT, M34T, 235delC mutations in West Azarbaijan population. 

Materials and Methods: 129 patients from 96 families were studied. Mutations were detected using ASO-

PCR and PCR-RFLP�methods.  

Results: Totally, 65.89% of cases were sporadic and the remaining (34.11%) were familial. Six out of 8 

cases with 35delG mutation and one case with 235delC mutation were offspring of consanguineous union. 

Mutations of 35delG were detected in 8 families. 167delT and M34T mutations were not found but 235delC 

was detected only in one family. On the other hand, 13 out of 258 chromosomes had 35delG mutations. Five 

patients were homozygous and 3 were heterozygous for 35delG mutation. It means that, in 5.04% of the 

patients the major reason for hearing loss was 35delG mutation. One out of 258 (0.39%) chromosomes had 

heterozygous 235delC mutation.  

Conclusion: It can be concluded that the other genes or mutations could result in autosomal recessive non-

syndromic hearing loss in West Azerbaijani population. 
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