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~~ 0; 'If ~lL.~..91 <5' Jl.Q.j1CX30) \'.. ~l)

J,.b ...: 1Q.J )}" o).o.~ f',j'Y".J" lS,) J'i 6 ..: 1

oS ..: 1 o~ ~ 0,}'1,.;)) , o.;)~j~ ~ 010 0; 0:1

jI dl,; ~. lol .~~ I~ ~ jI 0,21 ~. ~~

'(r ~l) ~'J'i.. ~ lSlJ'i .15" lSl).;) 6 '"GJB2

\S~ '(f ~l) ~,x .(V,f)..: 1 'I 0,}'1 ~~ <5'

I.;L . 1 '1 .a, 6) ~L 'I t... 'L JL.,;IJl.;l) 0.;)1 'l> .1(" .u-!.). .<5' .). ,...)

0:~ ) ~. 'If ~l) (.;)~ <5' 0~1,> 'If ~l)

..1- ...'.;) t..,. 'L...,,,-,,-,,>.;) I~.;) I..,':u,y-- ~) f"-=-' ... u"".) :;--) u-::--- lS ~ 'J'i..

\S~)l,,~ ,~lA:> lS4),L ).;)6 ..: 1 .»b ";,5'

..;))b.;)~, LY'~ ~.)lo lS4),L 0').;)' ~.)lo..: :.oK)

oS -:..-,1 d,L ~ j~ w')'L.,;1 .;)~.I J~ ~'.r... 0:1

.('1JS:..:.) ..\.Ib';)<5' I) ~~ lS4),s:!'Y' ~ JlA::..;1ojL:-1
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~~ \S~''-J? 0!.~ jl~. '(r ~1.S' -, .;!.."...~JS:...::.

)~ d.S"...: 1~I~ ";,f \J,jl>..;.:;u. )~ ~~. \J.3'!.jl;;,..,~ )~

\J')~' ~.)L. .;;...;..,~ I.S~~'~ ' ~I.A.:>1.S4.J,.t...

.~;1~ ~~, U"~ ~.)L. 1.S4.J,.t...

~ '(f ~l) 0; ).;) ~ '\.. ) ~ 0:;S lJ

).;) 0; ~.I ).;) ~ 0:~.L:::. \'odelG .(A) ..: 1 o~
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0;).;) .('\) .;)~ <5' " 0).0..:.~I ~I ~'Y').;) LY').;),j

\'O-I"..: j .;). 'I.{' .L '1 I ~.: .'.'" 'If. ~:l).. 'Y') ~ 7' ). ) )Y".y--' ~

1. Autosomal Recessive Non-Syndromic Hearing Loss
2. Deafuess Neurosensory Autosomal Recessive
3. Gap Junction Beta
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1 .'" . ~l) ~. .. L:::. '(ARNSHL ) ..I.;..., .(.S!."""'" v-- f'r u-!.~. <5') ~
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~ '"DFNBl 4,.;1 0l.:.-o) .(~~ <5' GJB2 oJ.;.;5" jAy
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I) ..., \S).) .r..r..~ ,.}?- \S[.Q,.::..-:; .r..L, """",.4)~ (',)

.~.)('~I

~. ..)" '-:-'~ l.5",j,;1 U"'u .r. <\..01.;0~ U"'u -,

\S4,1.-;).) 'ty>-"-", o~ o~.) ~I w)~ <\.;\S)~

..)~ ~ o~.) .)4.j)~, <\.;~

~..4Jb 4 L,~ 0-!...01,, .)" JL,} ).)L, , )~ ($..I~

\SI).) .)1)1~ '1:;1>0:1 ).) .~b ~ .)I,.;l>~

...I...i.)"~..\.o ~~ D[.Q,<:1,.))

.(, JL) ~ 0"""",..)0.)1,.;l> yIb).) ($..I~ I.; .)):7" "-' 4.,.)

J...>s :.;', 0 L...o I ~ I. ,.I.;L I. ,. . (' .)UI .1 1..).;.,1. ..))' \S .r. l5..r-' ..' r-' ~ .r) .

dA::.-.1 ..I...i.);S~IT' 0L..,1 D4;L..,~ ~~ :? T'

o..l...i}7,.4;1 \S1.r.o~ ~} , <\..ol.:...::,.7.-~ 4, o.)~

...I...i~ o..l...i,.-r;~ ~ d..b"T' \S[.Q,('I)' ,:.)1 .~.)}' ~

l5..1~1.; '" ~ )~ l\, ) ~.L:,) .:G.I4 ~

~ ~ , .-l\ '-:-'~ ~ ~'I), \S~I 4 1.5"')~ y.:i:.
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.) .. . .;" ..(' I A .h... - . 1.:: S .:: AS):7"\Sy-":r-'~ U"',) "u .. , - - ~

...::..5}')} ~).r.
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~~ lS"o~.~ .)is' ';;')r"! I.S)~ WT)~ .;$ .uJtho ~)}-O
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[.Q,~,.:.l5' ,.; 0-!.1) ~. ...;~ ~ .))b .)~, o..>.;.;s~ ~

0-!.1.n .) .)~ 1.5"30delG 4.35delG ~ .)~I ~4
,
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..:: 1 o~ ,. I'{' .1.- e..) .,..1., ..- .) . ..q;, <J').r L.!~)"",:. \,.;>~) L.!:y-'

o..uoL:...o V153I ~),.., ~ (fIlA) 0.)1,;l:> f ).) ~

, 0).0.";'J,~ ).) 01}.,),.::~~I ).) o~ ~~ 1S~';; .~

...:: 1 0..\.01

UI)~).) 0~.:..S4. .s~',;j_\ o)t..c...:.J,~

';I,I~ ~,.;j

f 35de1G/35de1G

314de114/314de114

512insAACG/512insAACG

35delG/W24X

510insCGAN-3170G>A

35delG/V95M

~

...:: 10;,? 1S4r..)~ ~ jI , ~) 15..1,.:-:;. J-<1>l5'

o~ Jo~ '(7' ~l5' 0; ).) ~ ~I .)~, 4

"""F ~ ~ ~ \S-I,.:-:;.J-<1>l5'(ARNSHL)

jI ~ Jo~ 0; 0-!.I ).) ~ .~4 lS'" lS"')~ y.:i

~ 1SlA>~ ).) ~~ l; ~ tY jllA>\S-I,.:..::,lj

(.S""l:> 1SlA>~ ~ 1SlA>~ ).) .(\0,\1') ..:: 1

235delC . ~-> L.l 00 ,. .,..lA> . ,.(' .) "')l:;... ..:: 1 L:., VU". - ~.r'" \,.;>), ) 1...-

\S-4,) 1SlA»~ ).) , 167delT ~ ISjL:.S:..;.10~.)~).)

35delG ~ ...:: 1)b),>y. ~ ~~jl35delG

o~.) ..;;,li;;.. 1SlA>~I,I) 4 04r.- 1SlA>~ ~ ).)

, 1.5.)41~ .;S.) .h ,; 4S 1.51"-;:-1,1.u..Jl.ho).) ..),..;:.lS'"

'\ ).) 42' 4S ~ .u..Jl.hoo.)!,;l:> Af ~.J I'~I 01)4t1>

~ o.)b ~ GJB2 ~ ~I, \S-I,.:-:;.[;(f' ') 0.)1,;l:>

jll; 'f ~),b ~.)~ 35delG ~ .b~.r" ~';; ~~ 4S

,nf) ~b 35delG u~.j~ ~,;; 0.)1,;l:>'\

1. Allele Re1Taction Mutation System/Polymerase Chain
Reaction

2. Direct sequencing
3. Hereditary Hearing Loss

AC><:J~(j ,~ (J/9)l<G9~~

<J") jI 35delG ~ ~ ~

;l:J, 4 fA ~1~.fI~ J; j),s,;:5JI, 'ARMS/PCR

u~,j~ 1SlA><\,j""'; .(f~) ~ 0.)~1 -:J, I"

d...A. .) .('f 1(' ".) .>.j~ q;..;:,1.i5' 1.:S '., 35delG,.) <.J-""""" ) ,~

~1.9,~ 4S \S-lA><\,j""';DHPLC I'~I jI \.H .)),..,

..>.j~ r 1100. 00~ ~b J lo' .'..S',.,~ 00 ,;>~

-2 4 53

~,I,.;N
Ql,,~},.;:M

35delG ~ eSlJ' ~.l.OL:. .(\ )""'0)

35delG~ eSlJ' u~j, l.OL:..(1) ""'0)

35de1G~ eSlJ' U,!;.j,i-".l.OL:. .(,) ,0)

(35de1G ~ eSlJ' u~j,i-"),wlh. 0),. eS[."-.;~ .(0, t) ,0)

35deIG UJ <l.-.i4.~ oI,j~ -f O)t..c...:.js:...;.

~ cill

1S)1o11SlA>...;,) jI 0.)l.4:: 14 J-<1>'fl. jI J.ol> 1SlA>o.)b

1SlA>}~, <J'L..Iy.'~.J )} ~. .)),.., ~,; .u..Jl.ho

'.f) .>.j~ .u..Jl.ho0.)1,;l:>Of jI )~ Of 1..0P .)),..,

~l5' 0;).) ~ 1S,l> (f \V) I',j,..".f 'A .(r,j,..".f

~ ..)~ f'\/'f y.ly. 35delG ~ ~I,I) ..>.j.)~ If

~ I) .)),.., f 00/0 GJB2 1SlA>~.r..L ~).) 35delG

I'~I ~ ).) 4S \S-lA>~ ..)~ o.)b LJ"L.:..>I .),>

;'1 ~ ~ .>.j..\.oI..:: u DNA 00, L 'loo)). . ~IS-'..S''''

.V95M 314de114 .W24X 510insCGAA

lS"',j,;1 1SlA>~ 4S 3170G>A 512insAACG

4S ..:: 1 .f~ 0~.L:. '~4 lS'" CX26 0; ).) """F

01 .)~, 4S ~4 lS'" ~~ ~ ~ 510insCGAA
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0l::.-,1 IS"')~ ~ 0L.I,.:...:.ulo j,:J .wlho ~I ):,.n 11)

):, ~ 4S ~:,b )} !.5""))"1:,),., 0:,1,;1..>~i ~ I) 0l::.-,)

01)::-00..l:.A>:'0l..:..i)""1~I .~ o.)..(bl..::1'\11' ):, GJB2 0;

):, o~ ('~I L5L.o,";')jf ~ ~ ~ ~I ~4. ~

.(n ,r .,, '\)..:: 11.5.J. L5L.o,),.:s

~l.o.:;;..l lo ~ ):, 4S .)..(b:' IS" 0L.i ~l::.; 0:'.1

0:'.I)"1~ .~~ IS" ARNSHL :,~I J.o~ L5~.:' L5L.o,0;

...:: 1~ ~l.:-5 jI d.; ~1)"1.1~ ~I ~ ~Ji ~

~.~ 4S ~~ ..:: :, L5;J..J..~ ~l::.; ~ 010 ~1!.5""))"1 ~

o,}' ~I 0lo):, , J;:':s .~; 0),1..:: )""1~ ~~L, ...s.-oS

.:,;f .)..(bl~01}...~ jI

AC)0~fJ ,~

GJB2 w3 IS~ ~ ~ J,s, ~.

r. .l' JL... ):, o,}' ~ L5~ .wlho ):, ~

~; 0~I,.:...:.u(ARNSL)~ ):, ~ ~I ~I,I)

...:: 1o~ ";')jf I HI'? 01)"1.1..,..,.t;...~ IS"')~ ~

GJB20; ):, ~ 'n '?/v 4r:-J.wlho :,),., 0:,1,;1..>'?'?'f jI

~ j,:J !.5""))"1 ~I ):, Jb ylb ~ .nV) ~:,b 0l..:..i I)

.1 -.(" L .1 1 ~ :, r'? (":IS"' ,. .,..L.o,.':""'.>) .r-- ) - . u)"1. - .) ~ u) v".

L5L.o,(',.9 jI 01)"1.14S ~1 jI .~ ";')jf 1.5.J. L5L.o,~

L5L.o,jJl ~ ~I ~ ~Ji ~ j,:J , o~ ~ ~

~ L5)'~ ...:: 1 w,l.O.:..o~ L5L.o,~ ):, ):, ~

):, ...I.i""::' !.5""))"11~ w)~ ~ ~ ('1,.91 4S ~) IS" ):U

IS"')~ ~ L51,.:...:.u:,) '?~ L5,) )"10lo;f):, 4S L51.wLb..

o~ ('~I 01}5:...A>, L5:,~1~ ;:5:, h.,Ji ..,..,.t;...~

..I.i:,b0l..:..iI) 35delG ~ (/1/'1) (',j,.,,;f i ~ ..:: 1
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