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żƿźŞţ�ƾƨƃżě�ƭƺƬƗ�ƵŚĮƄƳřŵ�ƾƨƃżě�ƶƬŬƯ��
�ƵŹƹŵÐÍ�ƵŹŚưƃ��Ñ��ƱŚŤƀƯŻ��ÎÐÕÔ�šŚŰƠƇ��ÎÏ��Ô��
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ƂƸūŚƷƽ�ƲǀƀƨƳŚƧ�Ʊĥ�ÏÓ�ƱŚŬƿŚŝŹŷō�ƶƤƐƴƯ�Źŵ�ƾƿřƺƴƃŚƳ�ƶŝ�ƱŚƿǈŤŞƯ�Źŵ��ƵŵŚƠŤſř�Śŝ�ƾƣźƃ
�Ʀǀƴƨţ�ŻřSSCP/HA��

��
źƸŝř�ƶƯƺƈƘƯƽ��Ƶƹźĭ�ƽŹƺƳŚū�ƾſŚƴƃ�ŢƀƿŻ�żƿźŞţ�ƵŚĮƄƳřŵ��ƾƘǀŞƏ�ƭƺƬƗ�ƵŶĪƄƳřŵ����

�źŤĩŵƌţźƯƾƴŝ�ŹƺěŹŚŞū�ǀŵŚƽ��Ƶƹźĭ�ƽŹƺƳŚū�ƾſŚƴƃ�ŢƀƿŻ���ƕƺƴţ�ƾƫƺĪƬƯƺŤǀſ�ƾưƬƗ�ŜƐƣ��ƾŤƀƿŻżƿźŞţ�ƵŚĮƄƳřŵ��ƾƘǀŞƏ�ƭƺƬƗ�ƵŶĪƄƳřŵ�šŚƤǀƤŰţ�żĩźƯ��
żƿźŞţ�ƾĪƃżě�ƭƺƬƗ�ƵŚĮƄƳřŵ��ƁŹřƺĭƹ�ŶŞĩ�ƽŚƸƿŹŚưǀŝ��ƎŝřŹ�ƵŶƴƀƿƺƳ��

E-mail: Jabbarpour@tabrizu.ac.ir ��  
ƗŚưſř�ƲƀŰƯǀƬƾ��Ƶƹźĭ�ƽŹƺƳŚū�ƾſŚƴƃ�ŢƀƿŻ�ƾƘǀŞƏ�ƭƺƬƗ�ƵŶĪƄƳřŵ��żƿźŞţ�ƵŚĮƄƳřŵ���

�źŤĩŵƬƗǀƠƐƫ�ŚƋźƾ���Ƶƹźĭ�Ƭů�ƹ�ƁƺĭƾĪƃżě�ƵŶĪƄƳřŵ��ƾƴǀŝ�ƹ�Ƣ�żƿźŞţ�ƾĪƃżě�ƭƺƬƗ�ƵŚĮƄƳřŵ� 
��

ŢƟŚƿŹŵ��ÏÑ�Ô�ÕÓƁźƿŸě����ÐÎ�Î�ÕÔ��
��

ƵŶǀƨģ��
ƝŶƷ�ƹ�ƶƴǀƯŻ��Żř�ƾƨƿ�ƾƿřƺƴƃŚƳ�ƾŞƈƗ�º�ƾƀů�šǇǈŤųř�ƲƿźŤƘƿŚƃŢſř���ÕÍ�ŶƇŹŵ��ŻřƾƿřƺƴƃŚƳ��ƽŚƷ��ƾŧŹř�ƾƯƹŹŶƴſźǀƛŢſř����ƱƺƴƧŚţíê�ƽřźŝ�ƾƳĥ�ŽƺƧƺƫ�

�ƾƿřƺƴƃŚƳƾƯŹŶƴſźǀƛĮƫř�ƕřƺƳř�Śŝ��ƾƿŚſŚƴƃ�ƾŤŧřŹƹ�ƽŚƷƺƵŶƃŢſř��Žƺĩƺƫ�Ʋƿř�Żř�ƾƨƿ���ŚƷDFNB1��ƶƧ�Ţſř�Ʊĥ�ƵŶƳźǀĭźŝŹŵƲǀƀĪƳŚĩ�ÏÓ�ŶƃŚŝ�ƾƯ��ƂƸū��Ʊĥ�Ʋƿř�ƽŚƷ
�ƩƺŘƀƯ�ƾƿŚƸƴţ�ƶŝÒÍŵ�ŶƇŹ�ƾƿřƺƴƃŚƳƽŚƷƾƯŹŶƴſźǀƛ��ř�ƾŤŧřŹƹ�ƽƺĮƫř�ŚŝƭƹŻƺţ��ƱŚŤſƺěŶǀƠſ�ŢǀƘưūŹŵ�śƺƬƜƯŢſř�ƵŶƃ�ƁŹřżĭ����ƱƺƴĩŚţŻř�Ƃǀŝ�ÖÍ��ƂƸū�šƹŚƠŤƯŹŵ�

ŢǀƘưū�ƞƬŤŴƯ�ƽŚƷƲǀƀĪƳŚĩ�Ʊĥ�Źŵ�ÏÓ�ƵŶƃ�ƁŹřżĭŢſř���ƶĪƴƿř�ƶŝ�ƶūƺţ�Śŝ�Źŵ�řƺƴƃŚƳ�ƶŝ�ƱŚƿǈŤŞƯƿ�Żř�ƾƱŚŬƿŚŝŹŷō�ƶƤƐƴƯ�ƪƯŚĩ�ƾſŹźŝ�ƾƣźƃƲǀƀĪƳŚĩ�Ʊĥ�ÏÓ�ƵŵŚƠŤſř�Śŝ�
ƽŵŚƈŤƣř�ƩŚů�ƲǀƗ�Źŵ�ƹ�ŽŚƀů�ŹŚǀƀŝ�ĨǀƴĪţ�Żř(Single Strand Conformation Polymorphism/Heteroduplex Analysis, SSCP/HA)��ƶŤƟźƿŸĜƳ�šŹƺƇ�

ŵźĩ�řŶǀě�šŹƹźƋ�ƾſŹźŝ�Ʋƿř����
ƾſŹźŝ�ƁƹŹ���ŻřæååƱŚŬƿŚŝŹŷō�ƶƤƐƴƯ�Żř�śƺƬƜƯ�ƭƹŻƺţř�ƾŤŧřŹƹ�ƽƺĮƫř�Śŝ�ƾƿřƺƴƃŚƳ�ƶŝ�ǈŤŞƯ�ŵźƟ�ƽřŹřŵ�šƺĮƿŻƺưƷ�šŹƺƈŝ�ƾƬŞƣ�ƾſŹźŝ�Źŵ�ƶĪƿŵřźƟř�ƾƣźƃ�

�ƂƸū delG ÐÒŶƃ�ƶŤƃřŸĭ�ŹŚƴĩ��ŶƳŵƺŝ����ƱŚƿǈŤŞƯ�ƶǀƤŝ�Źŵ�íê�ƽǈŤŞƯ�ƛƿƺųźǀŶƳƹŚƄ���ƲǀƀĪƳŚĩ�Ʊĥçë�ĨǀƴĪţ�Żř�ƵŵŚƠŤſř�Śŝ�SSCP/HAŢƟźĭ�Źřźƣ�ƾſŹźŝ�ŵŹƺƯ����ƭŻǇ
ũřźŴŤſř�Ţſř�źĩŸŝDNA�ŢƟźĭ�šŹƺƇ�ŚƸƳō�ƵŵřƺƳŚų�Śƿ�ŹŚưǀŝ�ŵřźƟř�Żř�ƾŞŤĩ�ƶƯŚƴŤƿŚƋŹ�Ÿųř�Żř�žě�ƹ�ƾƳƺų�ŢƟŚŝ�Żř����

ƶŤƟŚƿŚƷ���ŵřŶƘţ�ŻřÎÔÍ�ƽřźŝ�ƵŶƃ�ƾſŹźŝ�ƭƹŻƺƯƹźĩ��ƱƹżĭřçƲǀƀĪƳŚĩ�Ʊĥ��çëƕƺưŬƯ�Źŵ��æé��šƹŚƠŤƯ�ƽƺĮƫř�SSCP�Źŵ�ëç�ƭŻƺƯƹźƧ��èë��ŶƇŹŵ���ƵŶƷŚƄƯ
Ŷƿŵźĭ���řƺƴƃŚƳ�ŵźƟ�Ĩƿ�Źŵ�çƭƹŻƺƯƹźĩ����Źŵ�ƹ�šƺĮƿŻƺưƷ�šŹƺƈŝ�ƺĮƫř�Źŵ�šƹŚƠţ�Ʋƿřèå�źĮƿŵ�ƽřƺƴƃŚƳ�ŵźƟ��ëåƭƹŻƺƯƹźĩ���ŵƺŝ�šƺĮƿŻƹźŤƷ�šŹƺƈŝ�šƹŚƠţ�Ʋƿř��
ëì�ƱřŹŚưǀŝ�ŶƇŹŵ�ƃŚƳ�ƶǀƤŝ�ƹ�Ƶŵƺŝ�ƾƬǀƯŚƟ�ũřƹŵŻř�ƪƇŚů�ƵŶƃ�ƾſŹźŝ�ŶƳŵƺŝ�ŶƳƹŚƄƿƺųźǀƛ�ũřƹŵŻř�Śŝ�ƲƿŶƫřƹ�ƽřŹřŵ�ƱŚƿřƺƴ�� 

ƽźǀĭ�ƶŬǀŤƳ���ƽŶƳŚŝ�šƹŚƠŤƯ�ƽƺĮƫřSSCP�Ʊƹżĭř�ƽřźŝ�Ï�ƲǀƀĪƳŚĩ�Ʊĥ�ÏÓ�Źŵ�ƩŚƯźƳ�ŵřźƟř�Śŝ�ƶƀƿŚƤƯ�Źŵ��ÐÓƭƹŻƺƯƹźĩ�Żř�ƵŵřƺƳŚų�Żř�ƾſŹźŝ�ŵŹƺƯ�ƽŚƷ�Żř�ǈŤŞƯ�ƽŚƷ
�Ʃƹř�ƭŶƣ�Źŵ�řŹ�Ʊĥ�Ʋƿř�ƾſŹźŝ�šŹƹźƋ�ƶĩ�Ŷƃ�ƵŶƷŚƄƯ�ƾƣźƄƳŚŬƿŚŝŹŷōŶƷŶǀƯ�ƱŚƄƳ�ƵŶƃ�ƆŴƄƯ�ƽŚƷƺĮƫř�ƽřźŝ�����

��
ŶǀƬƧŚƷĥřƹ����ƲǀƀĪƳŚĩ�ƱĥÏÓ�ĨǀƴĪţ��SSCP/HAśƺƬƜƯ�ƾƯƹŻƺţř�ƾƯŹŶƴſźǀƛ�ƾŗřƺƴƃŚƳ����
��

ƶƯŶƤƯ��
ƺƴƃŚƳƾƀů�šǇǈŤųř�ƲƿźŤƘƿŚƃŻř�ƾƨƿ�ƾƿř��ƾŞƈƗ�ºŧŹřƾ��Źŵ
�ƱŚƀƳřŢſř�ƾƳŚƸū�ƽŚƷŹŚƯō�ŽŚſř�źŝ���źƷ�Żřæååå�Ʀƿ�ƵŶƳŻ�ŵřŻƺƳ�

� ƽřŹřŵ� Ŷƫƺţ� ƭŚĮƴƷ� Źŵ� ŵřŻƺƳ� ƆƤƳƾƿřƺƴƃ�ŶƿŶƃ� Śţ� ƢǀưƗ�
ƾƯŶƃŚŝ�æ��ř�Źŵ�Ʀƿ�ƶŝ�źǀųř�šŚƘƫŚƐƯ�Źŵ�ŹŚƯō�Ʋƿëêå�źǀǀƜţ�ŵřŻƺƳ�

�Ţſř�ƶŤƟŚƿ�ç���êå�Żř�ŶƇŹŵ�řƿ�ƲŵŹřƺƯ��ƾƿřƺƴƃŚƳƃŚƳƾŻř��ƩǈŤųř�
ĦŤƳǀĪƾ�Ţſř��ÕÍ�ŶƇŹŵ��ŻřƾƿřƺƴƃŚƳ��ƽŚƷ��ƾŧŹř�ƾƯƹŹŶƴſźǀƛŢſř��

ŗřƺƴƃŚƳ� Źŵƾƛ�ǀƯŹŶƴſźǀ�Ĩ� ŚƸƴţ�� ƪưŰŤƯ� ƾƬųřŵ� Ɓƺĭſōǀ�Ŝ
ŵźĭƿŵ�ƹ�ƵŶƿƬĩ�ƉŹřƺƗ�źĮǀƴǀĪƾř�Źŵ�ƿǈŤŞƯ�ƲƿưƳ�ƵŶƷŚƄƯ�ƱŚƾŵƺƃ��
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Õ����ƂƸū�ƲǀƀƨƳŚƧ�Ʊĥ�ƽŚƷÏÓ�Źŵ�ƾƿřƺƴƃŚƳ�ƶŝ�ƱŚƿǈŤŞƯ�Źŵ�����

ƯŹŶƴſ�ƕƺƳ� ŹŵƾŗřƺƴƃŚƳ� �ƾŵ� ƵřźưƸŝ�ƿ� źĮƫŚŝ� ƮŗǈƗǀƴƾ�Źŵŝ�ǀ�Żř�Ƃ
éååƞƬŤŴƯ�ƭŹŶƴſ��ƁŹřżĭŢſř�ƵŶƃ����ƾƿřƺƴƃŚƳƛ�Śŝ�ƾƯŹŶƴſźǀ

ƽƺĮƫřŤŧřŹƹ�ƾ�śƺƬƜƯ� ƭƹŻƺţř��Autosomal Recessive Non-

Syndromic Hearing Loss ARNSHL���ÕÍŵ�ŶƇŹ����ƾƯƹŻƺţř
� ŜƫŚƛ�ÏÍŶƇŹŵ����ƶŝ� ƶŤƀŝřƹ�žƴū��ÎŶƇŹŵ� �ƾƿŚƿŹŶƴƧƺŤǀƯ� ƹ�

�ŶƇŹŵ�Ĩƿ�Żř�źŤưĩ��ƵŵřƺƳŚųŹŵ�ŚƷƽŢſř�ƵŶƃ�ƁŹřżĭ�ǈŤŞƯ��æ�è���
�ŽŚſř�ƲƿřźŝřƺƴƃŚƳƾƿ�ƛǀƯŹŶƴſźƾ��ŚŝƺĮƫřƽŤŧřŹƹ�ƾƭƹŻƺţř��śƺƬƜƯ�

ŚƃƿƖźţƿřƺƴƃŚƳ�ƕƺƳ�Ʋƾƿ�Ţſř��Żř�Ƃǀŝ�ƱƺƴƧŚţ�ÕÒ�ƶƧ�ƾƳĥ�ŽƺƧƺƫ�
ƾƯ� ŦƗŚŝ� ŶƳřƺţŤŧřŹƹ� ƽŚƷƺĮƫř� Śŝ� ƾƯƹŹŶƴſźǀƛ� ƾŗřƺƴƃ� ƩǈŤųř�ƾ

ŶƳƺƃ�ƞƬŤŴƯſř�ƵŶƿŵźĭ�ƾƿŚſŚƴƃ�Ţ�Ð��Žƺĩƺƫ�Ʋƿř�Żř�ƾƨƿ���ŚƷ
DFNB1��Deafness B1���ƶƧ�Ţſř�Ʊĥ�ƵŶƳźǀĭźŝŹŵƲǀƀĪƳŚĩ�ÏÓ�

Ţſř�ƂƸū��Ʋƿř� Źŵ�ƱĥƽƺĮƫř� ƶƧ��ƱŚƄƳ�śƺƬƜƯ� ƭƹŻƺţř�ƾŤŧřŹƹ�
ƾƯƷŵŶ�ƾƿŚƸƴţ� ƶŝ��� ƩƺŘƀƯÒÍŵ�ŶƇŹ�ƾƿřƺƴƃŚƳƽŚƷŹŶƴſźǀƛ�ƾƯ�

śƺƬƜƯ��ƾƿŚƨƿźƯō�ƱŚŤſƺěŶǀƠſ�ƹ�ƾƿŚěƹŹř�ŢǀƘưūŹŵŢſř��ƱƺƴƧŚţ�
Żř�Ƃǀŝ�ÖÍ�ƂƸūšƹŚƠŤƯ�Źŵ��Ʊĥ�ƲǀƀƨƳŚƧ�ÏÓ�ƵŶƃ�ƁŹřżĭ�
Ţſř�Ð���ƲǀƀƨƳŚƧ�ƲǀŘţƹźěÏÓř�ƩƺƈŰƯ�ƶĩ�ƿ�Ʋ�ƱĥƯƾ�ŶƃŚŝ�ŦƗŚŝ�
ŵŚŬƿř�ŻŚŝ�šǇŚƈţř�ƾƫƺƬſ�Ʋǀŝ��Gap Junction B] GJB>��ƹ�Ƶŵƺŝ�
Ƴř� ŹŵƱƺƿ�ƩŚƤŤ�ƽŹřźƣźŝ� ƹ�ƮǀſŚŤě�ƽŚƷƷ�Ɓƺĭ� Źŵ�ƾƳƺƿ�ƽŻŚŤſƺư
ƾƬųřŵ�žƫŚě�ƪƿŶŞţ�ŢƸū��šƺƇ�ƾƨǀƳŚƨƯ�ƽŚƷŝ�ƽŚƷ�ƭŚǀě�ƶ�ƾŞƈƗ

ưƸƯ�ŵźĪƬưƗƾŵŹřŵ�ƵŶƸƘŝ�řŹ����Ʊĥ�ƾƯƹŻƺƯƹźƧ�ƵŚĮƿŚūƀĪƳŚĩǀƲ�ÏÓ�
ŶƴƬŝ� ƽƹŻŚŝ� ƽƹŹźŝ�� ƭŻƺƯƹźƧÎÐ�Ţſř� �� Ʊĥ� Ʋƿř� ƩƺƏÒ�Ò�ƺƬǀƧ�

�ŢƠūŻŚŝƹ�Ƶŵƺŝ�ř�Ʀƿ�ƹ�Ʊƹżĭř�ƹŵ�ƽřŹřŵ�ƿ�ƱƹźŤƴŢſř�Ʊƹżĭř�ƶƧ�
ŵƱō�ƭƹ�ƶƧ�ëíæ�ŢƠū�ŻŚŝŵŹřŵ�ƩƺƏ��ƾƿŚƸƴţ�ƶŝ�ƲǀŘţƹźě�ƵŶƴƴƧ�ŶƧ

ƲǀƀƨƳŚƧ�ÏÓ�ƯƾŶƃŚŝŢſř� ƵŶƴƴƧŶƧźǀƛ� Ʊō� Ʃƹř� Ʊƹżĭř� ƹ���Ñ���
�ƂƸū delG ÐÒ�ƶƧƯ�ŬƴŚų� ƱƹŶƧ� ŵŚŬƿř� ƶŝ� źţ�Źŵ�ŽŹŵƹŻ� ƶư

�ƵŹŚưƃ�ƶƴǀƯō�Ŷǀſř�ŢǀƘƣƺƯæèƾƯ�ŵƺƃ��ƂƸū�delT�æëì��ƹƂƸū 

delC�çèê�ƹżūƂƸū�ŝ�ƽŚƷƀǀ�ƪųřŵ� Źŵ� ƵŶƃ�ƁŹřżĭ� ƖƿŚƃ� ŹŚ
ƺƣřŢǀƘưū�ƹ�ƭř�Ţſř�ƞƬŤŴƯ�ƽŚƷ�è�ê�ë�ì����ƶŝ�ƶūƺţ�ŚŝƂƸū��

ƽŚƷ�ƵŶƃ�ƁŹřżĭ� ŵŶƘŤƯ� Źŵ�� Ʊĥ� Ʋƿř�ƵŚĮƿŚū� ƾŞƀƳ� ŹƺƟƹ� żǀƳ� ƹ
DFNB1�ƶŝŹŵ�ƾƿřƺƴƃŚƳ� ƩƺŘƀƯ� ƱřƺƴƗƃŹřżĭ� ƕƺưŬƯšŚ���ŢǀưƷř

ƾƯ�ƆŴƄƯ�ƾƿřƺƴƃŚƳ�Żƹźŝ�Źŵ�Ʊĥ�Ʋƿř�šřźǀǀƜţ�ƾſŹźŝ�ŵŚƿŻŵŵźĭ��
ƱŚŬƿŚŝŹŷō� ƶƤƐƴƯ� Źŵ� ƶĪƴƿř� ƶŝ� ƶūƺţ� Śŝ� ƾƣźƃ�Ʊĥ� ƪƯŚĩ� ƾſŹźŝ

ƲǀƀĪƳŚĩ�çëŚưŤƗř� ƪŝŚƣ� ĨǀƴĪţ� Żř� ƵŵŚƠŤſř� Śŝ�ƹ� ŵ��ƽŵŚƈŤƣř
SSCP/HA� �Ţſř� ƵŶƄƳ�ƁŹřżĭ��ƾſŹźŝ� ƶƘƫŚƐƯ�Ʋƿř�ƝŶƷ�ƶǀƬĩ

ƂƸū�ƹ�šřźǀǀƜţƽŚƷ�Ʊĥ�ŹƺĩŸƯ�ƾƿřƺƴƃŚƳ�ƶŝ�ƱŚƿǈŤŞƯ�Źŵ��Źŵ�ƶƤƐƴƯ
ƶƘƫŚƐƯ�ŵŹƺƯƦǀƴƨţ�Żř�ƵŵŚƠŤſř�Śŝ��SSCP/HA�ƯƾŶƃŚŝ� 

� 
ŚƷ�ƁƹŹ�ƹ�ŵřƺƯ��
� ŵřźƟř� ƱŚǀƯ� Żř� ƾƿřƺƴƃŚƳ� ƶŝ� ǈŤŞƯƵŶƃ� Ƶŵřŵ� ƕŚūŹřƬƧ� ƶŝ�ǀ�Ʀǀƴ

ƦǀŤƳĥƾĪƃżě�żƿźŞţ���ƭŚŬƳř� Żř�žě�Ĩƃżě� Ǝſƺţ� ƾƴǀƫŚŝ� ƶƴƿŚƘƯ�
ƆƈŴŤƯ�ƭŚŬƳř�ƾŗřƺƴƃ�šŚƄƿŚƯŻō�ƾŬƴſ��ƹ� ƶƯŚƴƄſźě� ƪǀưĪţ� �
ƵźŬƃ�ƮſŹƶƯŚƳ����Ʋǀŝ�Żřæåå�ƾŤŧřŹƹ�ƽƺĮƫř�Śŝ�ƾƿřƺƴƃŚƳ�ƶŝ�ǈŤŞƯ�ŵźƟ�

�Żř�śƺƬƜƯ�ƭƹŻƺţřÎÍÍŻř�ŶƳƹŚƄƿƺųźǀƛ�ƵŵřƺƳŚų�ŬƿŚŝŹŷō�ƶƤƐƴƯ��ƱŚ
� �ƾƣźƃ� �ŵřźƟř�Ʋƿř�Ʋǀŝ� Żř� ƹ�śŚŴŤƳřƾƬŞƣ�ƾſŹźŝ� Źŵ� ƶĪƿŵřźƟř�í��

ƂƸū�ƽřŹřŵ�šƺĮƿŻƺưƷ�šŹƺƈŝ� delG�ÐÒ ƴĩ��ŶƳŵƺŝ��ƶŤƃřŸĭ�ŹŚ
ŶƃŶƳ��ƱŚƿǈŤŞƯ�ƶǀƤŝ�Źŵ��íê�ŹŚưǀŝ��żǀƳ�ƹ�ƵŵřƺƳŚų�ŌŚƌƗř�Żř�ƽŵřŶƘţ�
�ŚƸƳō�ƲǀƀĪƳŚĩ�Ʊĥ�çë�ĨǀƴĪţ�Żř�ƵŵŚƠŤſř�Śŝ�SSCP/HA�ƾſŹźŝ�ŵŹƺƯ�
řźƣŢƟźĭ� Ź���Żř� ƾŞŤĩ�ŢƿŚƋŹ� Ÿųř� Żř� ŶƘŝ� ƱřŹŚưǀŝ� Żř� ƽźǀĮƳƺų

ŶƯō�ƪưƗ�ƶŝ� ŚƸƳō�ƲƿŶƫřƹ� Śƿ�ƹ�ƱŚƿǈŤŞƯ� ��ŶƋ�ƵŵŚƯ�ƽŹřŶƤƯ� Śŝ�Ʊƺų
�ŵŚƤƘƳř�EDTA��ƶƳƺưƳƹ� ƵŶƃ�ƍƺƬŴƯ�ƾƠƴƯ�ƽŚƯŵ�Źŵ�ŚƷçå�ƶūŹŵ�

ƶĮƳ� ŵřźĭ�ƾŤƳŚſŶƃ�ƽŹřŵ���ũřźŴŤſř�ƽřźŝDNA�ƾƯƺƳĥ��ŢƟŚŝ� Żř
�ƱƺųƭźƟƹźƬĩ�º�ƪƴƟ� ƵŶƃ�ŭǈƇř�ƁƹŹ�Żř��ľǈŞƣ�ƶĩ�ƽŶŤƯ�ƢŝŚƐƯ

� Ţſř� ƵŶƃ� Ƶŵřŵ� ŮǀƋƺţ�î� �� ƵŵŚƠŤſřŶƿŵźĭ��� ƭƹŵ� Ʊƹżĭř�Ʊĥ
ƲǀƀĪƳŚĩ�çëźưƿřźě�ŢƠū� ƶſ� Żř� ƵŵŚƠŤſř� Śŝ�� ƱŚƃƺĜưƷ��æF,3R��

æåF,15R�ƹ�ëF,5R��ç���ƁƹŹ�ŚŝPCR��ŬƳŻ�ƂƴĩřƹǀƵźřƽƬě�ǀŻřźư��
�źǀŨƨţŢƟŚƿ�Ƹŝ�ǀƶƴŻŚſƽřźƃ�ƿ�ƎPCR�Źŵ�ƵŶƃ�ƵŵŚƠŤſř�ƁƹŹ�ƢŝŚƐƯ�
ſŹźŝƾƬŞƣ�ƾŹƺƇ�ŢƟźĭ�š��í����šǇƺƈŰƯPCR�Ʃĥ�ƽƹŹ�źŝ�
ŻŹŚĭō�ê�æŶƿŵźĭ�ŻŹƺƟƹźŤĪƫř�ŶƇŹŵ����ƭƺƿŶǀţř�ƩƺƬŰƯ�Śŝ�ŻŹŚĭō�Ʃĥ

ĬƳŹ�ŶƿŚƯƹźŝŶƳŚŝ� ƹ� ƵŶƃ�ƽżǀƯō�šǇƺƈŰƯ� Żř�ƪƇŚů�ƽŚƷPCR�
�ƶƘƃř�źƿŻŌřŹƹŚƯƂƠƴŝŶƿŵźĭ�ƵŶƷŚƄƯ����

�ĨǀƴĪţSSCP/HA���ƶƴǀƸŝ�ŵźĪƬưƗ�Żř�žěPCR�ŵƺūƹ�ƭŶƗ�ƹ�
ŝŚ�ŶƳźǀƛƇŚƈŤųřƾ�ƩƺƈŰƯ��PCRĨǀƴĪţ�Żř�ƵŵŚƠŤſř�Śŝ��SSCP/HD�

ŢƟźĭ�Źřźƣ�ƾſŹźŝ�ŵŹƺƯ� ��ƩƺƈŰƯPCRźƔƳ�ŵŹƺƯ�ƶƳƺưƳ��źƟŚŝ� Śŝ�
SSCP���ŶǀƯŎƯźƟÖÒ���ÎÍÍ�ŹǇƺƯ�ƾƬǀƯ�NaOH��ƺƬŝ�ƪƴƟƺƯźŝ��ÏÒ��

�ƩƺƳŚǀſ�ƲƬƿřŻ�ƹÐÒ���ŢŞƀƳ�Śŝ�ç�æ�šŶưŝ�ƵŶƃ�ƍƺƬŴƯ�æå�ƶƤǀƣŵ�
�ƽŚƯŵ�ŹŵîêƾŤƳŚſ�ƶūŹŵ��šŶưŝ�žĜſ�ƹ�ŵřźĭæå�ƾƠƴƯ�Źŵ�ƶƤǀƣŵ�

çå�ƾŤƳŚſ� ƶūŹŵŤƟźĭ� Źřźƣ� ŵřźĭƶ�Ʃĥ�ƽƹŹ� ƶƬƇŚƟǈŝ� ƹ�SSCP�Śŝ�
� ŶǀƯǈƿźƧō� ŢƔƬƛæå� �ŶƇŹŵ�� ĥŚŤƫƹ� ŚŝÕÒ� šŶƯ� ƶŝ�ÎÑ�ŢƗŚſ�
Ŷƿŵźĭ� ŻŹƺƟƹźŤƨƫř� �� ƩĥSSCPĬƳŹ� ƵźƤƳ�šřźŤǀƳ�ƁƹŹ� Śŝ��ƽżǀƯō

ƵŶƃƹ��ƽŚƷŶƳŚŝ�ƽƺĮƫř�SSCP�ƽƺĮƫř�Śŝ�ŹŚưǀŝ�źƷ�ƽřźŝ�ƵŶƯō�ŢſŶŝ�
�ƽŚƷŶƳŚŝSSCP��ƮƫŚſ�ŵźƟ��ưƷ�Żř�ƶĩǀƘƯŚū�ƲŶƳŵƺŝ�ƵŶƃ�śŚŴŤƳř�ƶ��

Ŷƃ�źǀƀƠţ�ƹ�ƶƀƿŚƤƯ� ��řŹ�šƺĮƿŻƺưƷ�ŢƫŚů�ŹŚưǀŝ�ƶĩ�ƽŵŹřƺƯ�Źŵ
�ƽƺĮƫř�Źŵ�źǀǀƜţ�Ĩƿ�ƽřźŝSSCPƾƯ�ƱŚƄƳ��źǀǀƜţ�ƶĪƴƿř�ŢƸū�ŵřŵ

�żǀƫŚƳō� �ŶƷŵ� ƱŚƄƳ� šƺĮƿŻƹźŤƷ� šŹƺƇ� ƶŝ� řŹ� ŵƺų� ŵƺūƺƯ
ƾƯ�Źřźƣ�ƵŵŚƠŤſř�ŵŹƺƯ�žĪƬěƹŵƹźŤƷŢƟźĭ� 
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ƶŤƟŚƿŚƷ 
ř�Źŵƿ�Ʋ�ƶƘƫŚƐƯƀĪƳŚĩ�Ʊĥ�ǀƲ�çë��ŹŵæìåƭƹŻƺƯƹźĩ���íê�ŵźƟ�
řƺƴƃŚƳ�ŚƸƳō�ƵŵřƺƳŚų�ŌŚƌƗř�Żř�ƽŵřŶƘţ�ƹ�ƾſŹźŝ�ŢƸū��ƾƬǀưƨţ�ƽŚƷ�

�Ʀǀƴƨţ� ŚŝSSCPŢƟźĭ�Źřźƣ�ƾſŹźŝ�ŵŹƺƯ�� �ÒÔ��ŵźƟ�ÓÔŶƇŹŵ���
ƪƇŚů�ũřƹŵŻř�Śŝ�ƲƿŶƫřƹ�ƽřŹřŵ�ƱŚƿřƺƴƃŚƳ�ƶǀƤŝ�ƹ�Ƶŵƺŝ�ƾƬǀƯŚƟ�ũřƹŵŻř�

ŶƳŵƺŝ� ŶƳƹŚƄƿƺųźǀƛ���Żř�Ʀƿ� źƷ� Źŵ�šƹŚƠţ� ƵŶƷŚƄƯ�šŹƺƇ� Źŵ
ưƳƶƳƺ�ƩƺƈŰƯ�Śŝ�ƵŹŚŝƹŵ�źƔƳŵŹƺƯ�ƶƳƺưƳ��ŚƷPCR�Ʃĥ�ƽƹŹ�źŝ�ŶƿŶū�

SSCPŶƿŵźĭ�ƾſŹźŝ�ŵƺƃ�šŚŞŧř�ƾƘƐƣ�ŹƺƏ�ƶŝ�šƹŚƠţ�ŵƺūƹ�Śţ���
�ƪƨƃæƽƹŚů��šǇƺƈŰƯ�ŻŹƺƟƹźŤƨƫř�ŪƿŚŤƳ�PCR�źǀŨƨţ�ƶŝ�ƍƺŝźƯ�

�Ʊĥ�ƭƹŵ�ƱƹżĭřƲǀƀƨƳŚƧ�çëŚŝ���Śŝ�ƶƧ�źưƿřźě�ŢƠū�ƶſ�Żř�ƵŵŚƠŤſř
� ŶƴŤƃřŵ� ƾƳŚƃƺĜưƷ� źĮƿŶƨƿƾƯŶƃŚŝ���Ʋƿř� ŻŹƺƟƹźŤƨƫř� ŪƿŚŤƳ
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�ƵŹƹŵ�żƿźŞţ�ƾƨƃżě�ƭƺƬƗ�ƵŚĮƄƳřŵ�ƾƨƃżě�ƶƬŬƯÐÍ�ƵŹŚưƃ��ÑŻ��ƱŚŤƀƯ��ÎÐÕÔ�������������������������������������������������ƽźƸŝř�ƶƯƺƈƘƯ��ƱřŹŚĪưƷ�ƹ���Ö��

�šǇƺƈŰƯPCR�Ʃĥ�ƽƹŹźŝ�SSCPƹ��ƽŚƷƺĮƫř�ƕřƺƳř�Żř�ƽŵřŶƘţ�
SSCP��ƵŶƃ�ƵŶƷŚƄƯ�šƹŚƠŤƯ�ƪƨƃ�Źŵ�ç�ƶƧ�Ţſř�ƵŶƃ�Ƶŵřŵ�ƱŚƄƳ�

�šƹŚƠŤƯ�ƽŚƷƺĮƫř�ƶŝ�ƍƺŝźƯSSCP��ŻřƩƺƈŰƯŚƷƽ��źưƿřźě�ŢƠū
ƾƯ� ƭƺſ� ƹ� ƭƹŵ� ƹ� ƩƹřŶƃŚŝ��Źŵ� ƕƺưŬƯ�� Źŵëç� ƭŻƺƯƹźƧ��èë��

ŶƇŹŵ�ŝ�ǀƱřŹŚưƺƴƃŚƳ� Śŝ�řƾƿƛ�ǀźƯƹŹŶƴſƾƺĮƫř�Śŝ�ƽŧŹřƺţ�ƾ�ƭƹŻƺţř�
��śƺƬƜƯŹŵ�ƺĮƫřƽŚƷŶƳŚŝ�ƽ�SSCP/HA�ƀĪƳŚĩ�ƱĥǀƲçë�ŚƤƯ�Źŵƿ�ƶƀ

Ɯţ�ƮƫŚſ� ŵřźƟř� ŚŝǀǀźŶƃ� ƵŶƷŚƄƯ���ƽƺĮƫř� ƕƺƴţ�ƲƿźŤƄǀŝ�SSCP�Źŵ�
�źưƿřźě�ŢƠū�Śŝ�ƶƧ�Ʊĥ�Ʃƹř�ƶƘƐƣæF,3R��Ŷƿŵźĭ�ƵŶƷŚƄƯ��Ŷƃ�źǀŨƨţ

�êåŶƇŹŵ����ř�ƿƜţ�Ʋǀǀ�Źŵ�šřźæéƺĮƫř�ƽƶŤſŵ�šƹŚƠŤƯ�ŶƴŝƽŶƳŶƃ��
��ƪĪƃç����ƵŶƷŚƄƯ�ƽŶƳŚŝ�ƽƺĮƫř�ƵŶƃřƺƴƃŚƳ�ŵźƟ�Ʀƿ�Źŵ���šƹŚƠŤƯ
�Żř�ƩƺƈŰƯ�ƍƺƬŴƯ�ƽƺĮƫř�ƲǀƴĤưƷ�ƹ�ƩŚƯźƳ�ŵźƟ�ƽƺĮƫřPCR�ŵźƟ�

�ŵƺŝ�řƺƴƃŚƳ�ƹ�ƩŚƯźƳ�ƪƨƃè���ƕƺưŬƯ�Źŵ�ƹţƜ�ƺĮƫř�Źŵ�źǀǀ�ŵźƟ�Ĩƿ�Źŵ
řƺƴƃŚƳ�šƺĮƿŻƺưƷ�šŹƺƈŝ���ƪĪƃè���Ƶŵƺŝ�Źŵ�ƹèå�ƽřƺƴƃŚƳ�ŵźƟ�
�źĮƿŵ�ëåƭƹŻƺƯƹźĩ���šƺĮƿŻƹźŤƷ�šŹƺƈŝ�šƹŚƠţ�Ʋƿř��ƆǀŴƄţ

Ŷƃ�Ƶŵřŵ���
��

ŦŰŝ��
�ƾƳřƹřźƟƾƿřƺƴƃŚƳƂƸū�ƂƴƧřźě�ƹ�Ţưƀƣ�Źŵ�Ʊō�ƞƬŤŴƯ�ƽŚƷ��

ƾƯ�šƹŚƠŤƯ�ƱŚƸū�ƞƬŤŴƯ�ƽŚƷŶƃŚŝ� ��Źŵ�ƂƸūƱĥ�ƽŵŶƘŤƯ�ƽŚƷ
ƾƯ�ƾƿřƺƴƃŚƳ�ŵŚŬƿř�ƪƯŚƗƹ�ŶƃŚŝƱƺƴƧŚţ��ŵřŶƘţ�ÐÖ�Ƃǀŝ�ƹ�ƭŻƺƯƹźƧ�

� ŻřÏÐ� ƶŤųŚƴƃ�ƍŚŞţŹř� Ʋƿř� Źŵ� Ʊĥ�ƵŶƃŝŹŵ� ƶƧ�Ţſř��Ʊĥ� ŚƸƳō� Ʋǀ
ƲǀƀƨƳŚƧÏÓ��Ƶŵƺŝ�ƾƿřƺƴƃŚƳ�ŵŹřƺƯ�Żř�ƾƿǇŚŝ�ŶƇŹŵ�ƩƺŘƀƯ�ƾƿŚƸƴţ�ƶŝ

Ţſř�è��ŢƸū�ƢǀƤŰţ�Ʋƿř�Źŵ��ĨǀƴĪţ�Żř�Ʊĥ�Ʋƿř�ƾſŹźŝ�SSCP�
Ŷƿŵźĭ�ƵŵŚƠŤſř��Ʀǀƴƨţ�Żř�ƵŵŚƠŤſř�ŢƿżƯ�SSCP�Ʀƿ�ƶƧ�Ţſř�Ʋƿř�

ƆƈŴţ� Śŝ� ƹ�ƽŵŚƈŤƣř� �Ƣǀƣŵ� �ŽŚƀů�ƁƹŹ�ƹ� Ƶŵƺŝ� ǇŚŝ�ƾĮŤƟŚƿ
Żř�Ƃǀŝ�ƾƿŚſŚƴƃ�ƶŝ�ŹŵŚƣ�îåƂƸū�Żř�ŶƇŹŵ�ƾƯ�ŚƷŶƃŚŝ���ƲǀƴĤưƷ

�ƹ�ƶŤƃřŶƳ�ŵƺūƹ�ƺǀŤƧřƺƿŵřŹ�ŵřƺƯ�Żř�ƵŵŚƠŤſř�ƶŝ�ƽŻŚǀƳ�Ʀǀƴƨţ�Ʋƿř�Źŵ
ƁƹŹ� ƲƿźŤƸŝ� ŻřƂƸū� ƆǀŴƄţ� ƹ� ƶǀƫƹř� ƶƘƫŚƐƯ� ƽřźŝ� ŚƷ�ƽŚƷ

Ţſř�ŢǀƘưū�Ʀƿ� ƱƹŹŵ� ƶŤųŚƴƃŚƳ� ��ĨǀƴĪţ� ƲǀƴĤưƷSSCP�Źŵ�
ĨǀƴĪţ�Śŝ�ƶƀƿŚƤƯ�ƾƿŚƷźǀƔƳARMSæ��ASO��RFLPç�ƽźţźŝ�Ʋƿř�ƽřŹřŵ�

ƾƯĨǀƴĪţ�ƶĩ�ŶƃŚŝƂƸū�ƾƿŚſŚƴƃ�ƶŝ�ŹŵŚƣ�ŚƸƴţ�ƵŶƃ�źĩŷ�ƽŚƷ�ƽŚƷ
ƂƸū�ƾƿŚſŚƴƃ�ƹ�Ƶŵƺŝ�ƵŶƃ�ƶŤųŚƴƃ�ŚƸƳō�Śŝ�ƶŤųŚƴƃŚƳ�ƹ�ŶƿŶū�ƽŚƷ

ƾưƳ�ŹƹŶƤƯŶƃŚŝ��ƶƷŵ�Źŵ�Źŵ�ƾŝŚƀŤƧř�ƾƿřƺƴƃ�ƆƤƳ�ƕƺǀƃ�źǀųř�ƽŚƷ
�Źŵ�ƾŞƀƳ�ŶƃŹ�Ĩƿ�ƹ�ƵŶƃ�źŤưƧ�ƾƨǀŤƳĥ�ƾƿřƺƴƃ�ƆƤƳ�Śŝ�ƶƀƿŚƤƯ

� ƽřŹřŵ� ƶĩ� ƾƳŚƧŵƺƧ� ŢǀƘưū��ŶƴŤƀƷ� ƾƨǀŤƳĥ� ƾƿřƺƴƃ� šǇǈŤųř
ƾƯ�ƵŶƷŚƄƯŵƺƃ�æå����ƾƳřƹřźƟ�ƶƧ�Ţſř�źĩŷ�ƶŝ�ƭŻǇƾƿřƺƴƃŚƳ�ƽŚƷ

�ƱřżǀƯ�Ʊŵƺŝ�ǇŚŝ�ŢƬƗ�ƶŝ�Ʊřźƿř�ƶƬưū�Żř�ƾƿŚǀſō�ƽŚƷŹƺƄƧ�Źŵ�ƾƨǀŤƳĥ
ũřƹŵŻř�ƹ�Ƶŵƺŝ�ƾƿŚƨƿźƯō�ƹ�ƾƿŚěƹŹř�ƽŚƷŹƺƄƧ�Żř�źŤƄǀŝ��ƾƬǀƯŚƟ�ƽŚƷ

ŝ�ƾƿŚƨƿźƯř�ƹ�ƾƿŚěƹŹř�ƽŚƷŹƺƄƧ�Źŵ�źĮƿŵ�ƝźƏ�Żř�ƂƷŚĩ�ƪǀƫŵ�ƶ
Ţſř� ƶŤƟŚƿ� ƂƷŚĩ� ƾŝŚƀŤƧř� ƾƿřƺƴƃŚƳ� �ƾƿřƺƴƃŚƳ� ƾƐǀŰƯ� ƪƯřƺƗ��

ŢſŶŝ�šŚƗǈƏřƾƯ�ƾƨǀŤƳĥ�šŚƄƿŚƯŻō�Żř�ƵŶƯō�Źŵ�ƾưƸƯ�ƂƤƳ�ŶƳřƺţ
ƮǀưƈţƽźǀĭƽŚƷƮǀưƈţ� ƶƬưū� Żř� ƾſŚſř�ƽźǀĭ�ƱŚƯŹŵ�ƁƹŹ� Źŵ�

�Żř�ƪŞƣ�ƾĪǀŤƳĥ�ƵŹƹŚƄƯ�ƹ�ƱƹżƬů�ŢƃŚƧ�Śƿ�ƦƘưſ�Żř�ƵŵŚƠŤſř�źǀƔƳ
�Żř�ƪŞƣ�ƹ�ũřƹŵŻř�ƽŹřŵŹŚŝ�ƽŹřŵŹŚŝ�ƱřŹƹŵ�Źŵ�ƲǀƴĤưƷ�ƹ���ƶŤƃřŵ��

ŶƃŚŝ��ŢǀƘưū� Źŵ�šŚƘƫŚƐƯ� ŪƿŚŤƳ� ƾſŹźŝ�ƽŚƷŶƇŹŵ� ŵŶƘŤƯ� ƽŚƷ
�ƲǀƀĪƳŚĩ�Ʊĥ�ƍŚŞţŹř�Żř�ƾƠƬŤŴƯçë�ŵŚŬƿř�Śŝ�ƾƿřƺƴƃŚƳ�Ƶŵřŵ�ƱŚƄƳ�řŹ�

Ţſř���Ʊĥ�Ʋǀŝ�ƍŚŞţŹř�ƶǀƧźţ�ŹƺƄƧ�Źŵ�ƶƘƫŚƐƯ��Ʀƿ�ŹŵƲǀƀƨƳŚƧçëƹ��
ƺţř�ƾŧŹřƺţ�ƽƺĮƫř� Śŝ�ƾƯƹŹŶƴſźǀƛ�ƾƿřƺƴƃŚƳśƺƬƜƯ� ƭƹŻ�Źŵ�é�çæ�

�ŵŹřƺƯ�ŶƇŹŵ��ŹŵæéƵŵřƺƳŚų���Ţſř�ƵŶƃ�ƁŹřżĭ�é����
�ƽƹŹ�źŝ�ƶĩ�ŹƺƄƧ�ƲǀưƷ�Żř�ƽźĮƿŵ�ƶƘƫŚƐƯ�Źŵëå�ǈŤŞƯ�ƵŵřƺƳŚų�

�Źŵ��ƶŤƟźĭ�šŹƺƇì�èæƲǀƀĪƳŚĩ�Ʊĥ�Źŵ�ƂƸū�ŵŹřƺƯ�ŶƇŹŵ�çë�
Ţſř� ƵŶƃ�ƁŹřżĭ�ææ� ���ŚƯ� ŹƺƄƧ� Żř� ƵŶƃ�ƁŹřżĭ�šŚƘƫŚƐƯ� Źŵ

�Ʊĥ�Śŝ�ƾƿřƺƴƃŚƳ�ƍŚŞţŹřƲǀƀĪƳŚĩçë�Źŵ��ƾſŹźŝ�ƦƿææŶƇŹŵ��æç���
�źĮƿŵ�ƾſŹźŝ�Źŵ�ƹì�æëŶƇŹŵ��æè��Ţſř�ƵŶƃ�ƁŹřżĭ���ŽŚſř�źŝ

ƂƸū�ƱƺĭŚƳƺĭ�ƭřƺƣř�Źŵ�šŚƃŹřżĭ�ƕƺǀƃ�Ʊĥ�Ʋƿř�Żř�ƾƠƬŤŴƯ�ƽŚƷ
ƱŚǀƴŝ�źŧř�ŵƺūƹźŝ�ŢƫǇŵ�ƶĩ�ŵŹřŵ�ŹřŸĭ�Founder Effect��ŵŹƺƯ�Źŵ�

ŵŹřŵ�Ʊĥ�Ʋƿř�è���ƪƫō�žƳŚƧźƟ�delG�èê��Ʋǀŝ�ƶǀƧźţ�ŢǀƘưū�Źŵ�êè��
ê�ŶƇŹŵ�Ţſř�ƵŶƃ�ƁŹřżĭ�æé�æê����ŚƯ�ƶĩ�źǀųř�ƽŚƷ�ƾſŹźŝ�Źŵ

�ƱŚŬƿŚŝŹŷō�ŢǀƘưū�Źŵ�ƂƸū�Ʋƿř�žƳŚƧźƟ��Ʈƿŵřŵ�ƭŚŬƳřæí�ŶƇŹŵ�
Ţſř�ƵŶƃ�ŵŹƹōźŝ�í����

��
 
 
��
��
��
��
��
��
��
��
��

ƪƨƃæ��šǇƺƈŰƯ�ŻŹƺƟƹźŤƨƫř�PCR�ƲǀƀĪƳŚĩ�Ʊĥ�ƭƹŵ�Ʊƹżĭř�Żř�ÏÓŻŹŚĭō�Ʃĥ�ƽƹŹ�źŝ���L���źƧŹŚƯÎÍÍƾƯ�ŻŚŝ�ŢƠū�ŶƃŚŝ�P1��P2�ƹ�P3�ƶŝǀţźţƱŚƄƳ�Ŝ�šǇƺƈŰƯ�ƵŶƴƷŵ
PCR�Ʃƹř�źưƿřźě�ŢƠū��ÎF,3R��ƭƹŵ�źưƿřźě�ŢƠū���ÎÍF,15R���ƭƺſ�źưƿřźě�ŢƠū�ƹ�ÓF,5R��ƾƯŶƃŚŝ���

1. Amplification Refractory  Mutation System, ARMS 
2. Restriction  Fragment Length Polymorphism, RFLP 
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��

�ƪƨƃç���ĨǀƴĪţ�Żř�ƵŶƯō�ŢſŶŝ�šƹŚƠŤƯ�ƽŚƷƺĮƫřSSCP/HA�šǇƺƈŰƯ�Żř�PCR�ƲǀƀĪƳŚĩ�Ʊĥ�çëřźƟř�Źŵ�ǈŤŞƯ�ƹ�ƩŚƯźƳ�ŵ��ƵŹŚưƃ�Î��Ô�Ʃĥ�ƽƹŹ��SSCP�ƶŝ�ƍƺŝźƯ�
�šǇƺƈŰƯ�ŻŹƺƟƹźŤĪƫřPCR�Ʃƹř�źưƿřźě�ŢƠū�Żř�ƵŵŚƠŤſř�Śŝ�ÎF,3R���ƽƺĮƫřSSCP�Õƹ�Ö�šǇƺƈŰƯ�ŻŹƺƟƹźŤĪƫř�ƶŝ�ƍƺŝźƯ��PCR��ƭƹŵ�źưƿřźě�ŢƠū�Żř�ƵŵŚƠŤſř�Śŝ�
ÎÍF,15R�ƽƺĮƫř�ƹ��æå�Śţ�æç��šǇƺƈŰƯ�ŻŹƺƟƹźŤĪƫř�ƶŝ�ƍƺŝźƯPCR�ƵŵŚƠŤſř�Śŝ��ƭƺſ�źưƿřźě�ŢƠū�ŻřÒF,6RƾƯ�ŶƃŚŝ���

��

æ���������������������ç������������������è�������������������é��������������������ê��������������������ë 

��ì���������������������í�����������������������î���������������������æå�����������������ææ������������������æç����������
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�ƵŹƹŵ�żƿźŞţ�ƾƨƃżě�ƭƺƬƗ�ƵŚĮƄƳřŵ�ƾƨƃżě�ƶƬŬƯÐÍ�ƵŹŚưƃ��ÑŻ��ƱŚŤƀƯ��ÎÐÕÔ�������������������������������������������������ƽźƸŝř�ƶƯƺƈƘƯ��ƱřŹŚĪưƷ�ƹ���ÎÎ��

�� ��
�ƪƨƃÐ��ƽƺĮƫř�SSCP�ƲǀƀĪƳŚĩ�Ʊĥ�Źŵ�ƂƸū�ƶŝ�šƺĮƿŻƺưƷ�ŵźƟ�Żř�ƵŶƯō�ŢſŶŝ�ÏÓ����

�ƵŹŚưƃ�ƽƺĮƫřÎÐ�ƹ��ÎÑ�Ʃĥ�ƽƹŹ�SSCP�šǇƺƈŰƯ�ŻŹƺƟƹźŤĪƫř�ƶŝ�ƍƺŝźƯ�PCR�źưƿřźě�ŢƠū�Żř�ƵŵŚƠŤſř�Śŝ�ÎÍF,15R���ƹ�ŹŚưǀŝ�Ʀƿ�Źŵ�ƵŶƃ�ƵŶƷŚƄƯ�šƺĮƿŻƺưƷ�ƽƺĮƫř�Ʀƿ
ƿ�ƽƺĮƫř�ƱƺŤſ��Ţſř�ƵŶƃ�Ƶŵřŵ�ƱŚƄƳ�Ʃĥ�ƽƹŹ�źŝ�ƹř�ƵŵřƺƳŚų�ŚƌƗř�Żř�ƾƨÎ�ƹ�Ñ�ƽƺĮƫř��SSCPŢſř�Ʃĥ�Ʋƿř�ƽƹŹźŝ�ƮƫŚſ�ŵřźƟř���ƭƹŵ�ƱƺŤſ�ƽƺĮƫř�SSCP�ƱƺŤſ���ŹŚưǀŝ�ŵźƟ�

ƭƺſ�ƽƺĮƫř�SSCPƍƺƬŴƯ�ƶŝ�ƍƺŝźƯ��ƈŰƯ�ƩƺPCR�ƮƫŚſ�Śŝ�ŹŚưǀŝ�ŵźƟ��ƶŝŹŚưǀŝ�Źŵ�šƺĮƿŻƺưƷ�ƽƺĮƫř�ƆǀŴƄţ�ŹƺƔƴƯ��ƽƺĮƫř�ƮŬƴě�ƱƺŤſ��SSCP��řƺƴƃŚƳ�ŵźƟ�ƮƫŚſ�źƷřƺų�
�ƽƺĮƫřîƾƯ�ŶƃŚŝ���ƽƺĮƫřSSCPŢſř�ƂƸū�Ʊŵƺŝ�šƺĮƿŻƺưƷ�ƵŶƴƷŶƳŚƄƳ�ƶƧ�Ţſř�šƹŚƠŤƯ�ƍƺƬŴƯ�ƽƺĮƫř�Śŝ�ƲǀƴĤưƷ�ƹ��ƩŚƯźƳ�ŵřźƟř�Śŝ�ŹŚưǀŝ����

 ��
�ƪƨƃÑ��ƵźŬƃƵŵřƺƳŚų�ƶŝ�ƍƺŝźƯ�ƶƯŚƳũřƹŵŻř�Śŝ�ƽřŵŶƘŤƯ�ƾƬǀƯŚƟ�ƽŚƷ��

řźƟ�ř�ŵII1,5,13,14�ƹ�III3ŶƴŤƀƷ�řƺƴƃŚƳ���ŵřźƟř�II7�ƹ�II8���ŵřźƟř�II7Ƶŵƺŝ�ŹřŵŹŚŝ���ŶƳŵƺưƳ�ƶƘūřźƯ�ƾƨǀŤƳĥ�ƵŹƹŚƄƯ�ŢƸū�ƵŹŚưƃ�ƽƺĮƫř�ê�ƪƨƃ�Źŵ�Ï��ƽƺĮƫř�SSCP�ƵŶƷŚƄƯ�
�ŵřźƟř�Źŵ�ƵŶƃII5, II8, III6ƾƯ�ŶƃŚŝ���

 
�����ƩƹŶūæ��ĨǀƴĪţ�Żř�ƵŵŚƠŤſř�Śŝ�ƱŚƿřƺƴƃŚƳ�ƾſŹźŝ�Żř�ƵŶƯō�ŢſŶŝ�ƾƬĩ�ŪƿŚŤƳ�SSCP���

ƱřŹŚưǀŝ�ŵřŶƘţ��ƾƬǀƯŚƟ�ũřƹŵŻř�ŶƇŹŵ��
�Źŵ�ƶĩ�ƾƳřŹŚưǀŝ�ƪĩ�ŶƇŹŵ
Ţſř�ƵŶƃ�ƵŶƿŵ�ŢƠǀƃ�ŚƸƳō��

�ƪƇŚů�ƱřŹŚưǀŝ�ŶƇŹŵ
�ŚƸƳō�Źŵ�ƶĩ�ƾƬǀƯŚƟ�ũřƹŵŻř
Ţſř�ƵŶƃ�ƵŶƿŵ�ŢƠǀƃ��

ƽŚƷƺĮƫř�ŵřŶƘţ��
ƵŶƃ�ƵŶƷŚƄƯ��

�ƽŚƷƺĮƫř�ŵřŶƘţ
šƺĮƿŻƹźŤƷ��

íê��ëì����êìŹŚưǀŝ����èë���èæŹŚưǀŝ���êé���æé��æè��
��

I 

II 

III 

1          2         3         4         5         6          7          8        9       10         11    12      13   

" 
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ÎÏ����ƂƸū�ƲǀƀƨƳŚƧ�Ʊĥ�ƽŚƷÏÓ�Źŵ�ƾƿřƺƴƃŚƳ�ƶŝ�ƱŚƿǈŤŞƯ�Źŵ�����

řƺƣř�Żř�Ʊřźƿř�ŢǀƘưūŢſř�ƵŶƃ�ƪǀƨƄţ�ƾƠƬŤŴƯ�ƭ���ƁŹřżĭ�Źŵ
�ƱřŹŚƨưƷ�ƹ�ƽŵŚŝō�ƮŬƳ�çååê���ƶŝƩŚưƃ�Żř�ŢƳŚƿŵřźĭ�Ʀƿƛ�ƶŝ�śź

śƺƴūƱřźƿř� ơźƃ�� Źŵ�� ƱřżǀƯ�ƂƸū�Ʋǀŝ�ƍŚŞţŹřŹŵ� Ʊĥ�GJB2��ƹ�
�ƾƿřƺƴƃŚƳƵŹŚƃřƶƨƿŹƺƐŝ�Ţſř� ƵŶƃ��Źŵ� ƵŶƷŚƄƯ�ƾƳřƹřźƟ�ƲƿźŤưƧ�

śƺƴū�ƹ�śƺƴūƹ��ƾƣźƃ�ƲƿźŤƄǀŝ�ƩŚưƃ�ƹ�ƩŚưƃ�ƶƤƐƴƯ�Źŵ�ƱřżǀƯ��

ƛ� ŹƺƄƧ� śźƵŵƺŝ� Ţſř�ƱŚƄƳ� ƶƧƾſŹźŝ� ƭŚŬƳř� ƭƹżƫ� ƵŶƴƷŵƽŚƷ�
ƩŚưƃ�ƶƤƐƴƯ�Źŵ�Ʊĥ�Ʋƿř�ƽƹŹźŝ�źŤƄǀŝƾƯ�ƱŚŬƿŚŝŹŷō�ƵĦƿƺŝ�ƹ�śźƛ��

ŶƃŚŝ� ��ƂƷƹĦě� Ʋƿř� Źŵ�Ʃƹř� ŻŚƟ� Źŵ� ƶƧ� ƾƳřŹŚưǀŝ� ƲŤƃřŸĭ� ŹŚƴƧ� Śŝ
ŝƂƸū�ƶŝ�ŢŞƀƳ�ƾſŹź� delGèêƵŵřŵ�ƆǀŴƄţ�šƺĮƿŻƺưƷ��ƵŶƃ

Ŷƴſźǀƛ� ƾƿřƺƴƃŚƳ� ƱřŹŚưǀŝ� ƶǀƤŝ� Źŵ� �ŶƳŵƺŝ�ƾŧŹřƺţ� ƽƺĮƫř� Śŝ� ƾƯŹ
�Źŵ�ƱŚŬƿŚŝŹŷō�ƶƤƐƴƯ�Źŵ�śƺƬƜƯèë�ŶƇŹŵ�ŵŹřƺƯ�ƽŚƷŶƳŚŝ�ƽƺĮƫř�Źŵ�

�ƩĥSSCP�ƮƫŚſ�ŵřźƟř�ƽŶƳŚŝ�ƽƺĮƫř�Śŝ�ƶƀƿŚƤƯ�Źŵ�ƭƹŵ�Ʊƹżĭř�Źŵ�Ʊĥ�
ƲǀƀĪƳŚĩçëţ�ƜŶƃ� ƵŶƷŚƄƯ� źǀǀƶƤŞƏ�ƪŝŚƣ� ƶƧ�� Źŵ�ƽŶƴŝæé�ƽƺĮƫř�

ŵƺŝ�ƞƬŤŴƯ�Ƴ�ǀưƾ� Żř�� ƲƿřŚƷƺĮƫřƽ� Źŵ� ƵŶƃ� ƵŶƷŚƄƯ�ƿ�ƭƺſ�Ĩ
řŶŤŝřƾƿ�řƱƹżĭřźě� ŢƠū� Śŝ� ƶĩ�ƿ� źưæF,3RŨĪţ�ǀ�ƵŶƷŚƄƯ� �Ŷƃ� ź
ŵźĭƿŶ��ţźţ�ƶŝ�ƭƺſ�ƹ�ƭƹŵ�ƶƘƐƣǀ�ŜźŤưĩƿƺĮƫř�šƹŚƠţ�ƲƾƿřŹ��ƱŚƄƳ�

ŶƳř� Ƶŵřŵ��ƵŶƃ� ƵŶƷŚƄƯ�ƽŚƷƺĮƫř� ŵŶƘţƾƯ�ŶƳřƺţƱŚƄƳ��ŵƺūƹ� ƵŶƴƷŵ
ƂƸū�ƕřƺƳř�ƵŶƴƴƧŵŚŬƿř�ƽŚƷƾƿřƺƴƃŚƳ�ŶƃŚŝ�ƾƫřƺţ�ƲǀǀƘţ�ƭżƬŤƀƯ�ƹ�

Ʋƿř�ƾƿŚſŚƴƃ�ŢƸūƂƸū�Ţſř�ŚƷ�ŚƳ�Żř���ƵŶƃ�ƾſŹźŝ�ƱŚƿřƺƴƃÒÔ�

� ŵźƟ�ÓÔ�ŶƇŹŵ� ��ŵƺūƹ� Ʋƿř� Śŝ� ŶƳŵƺŝ� ƾƬǀƯŚƟ� ũřƹŵŻř� ƩƺƈŰƯ
ŹŚƔŤƳř� Ɲǈųźŝ�ƂƸū� žƳŚƧźƟ��ƲǀŗŚě� ŹŚǀƀŝ� šƺĮƿŻƺưƷ� ƽŚƷ

�ÍÐ�ÍŶƇŹŵ���ƾƯ�ŵƺų�Ʋƿř�ƶƧ�ŵƺŝƽźĮƿŵ�ƪǀƫŵ�ŶƳřƺţ�ƹ�ŵŶƘţ�źŝ�
ƂƸū�ƕƺƴţŚƷ�ƽ�ƱĥƲǀƀƨƳŚƧ�ÏÓŶƃŚŝ�ƶƤƐƴƯ�Ʋƿř�Źŵ���ƾſŹźŝŚƷƽ�

ŝǀŻř�źŤƄ�šřźǀǀƜţ�ƫŚưŤůřƾ�Ʊĥ�źƿŚſ�Źŵ�ƾƿřƺƴƃŚƳ�ŵŚŬƿř�Źŵ�źǀĭŹŵ�ƽŚƷ
ƱŚŬƿŚŝŹŷō�ƶƤƐƴƯ�ƱřŹŚưǀŝƣźƃƾ�ưƷř�żŗŚůǀƯ�ŢƾŶƃŚŝ� 

��
ƽźǀĭ�ƶŬǀŤƳ��

�ƽŶƳŚŝ�šƹŚƠŤƯ�ƽƺĮƫřSSCP�Ʊƹżĭř�ƽřźŝ�ÏƲǀƀĪƳŚĩ�Ʊĥ��ÏÓ�Źŵ�
� Źŵ� ƩŚƯźƳ� ŵřźƟř� Śŝ� ƶƀƿŚƤƯ�ÐÓƭƹŻƺƯƹźĩ� Żř��Żř� ƾſŹźŝ� ŵŹƺƯ� ƽŚƷ

ƵŵřƺƳŚų�ƾƣźƄƳŚŬƿŚŝŹŷō�Żř�ǈŤŞƯ�ƽŚƷ�ƾſŹźŝ�šŹƹźƋ�ƶĩ�Ŷƃ�ƵŶƷŚƄƯ
ƾƯ�ƱŚƄƳ�ƵŶƃ�ƆŴƄƯ�ƽŚƷƺĮƫř�ƽřźŝ�Ʃƹř�ƭŶƣ�Źŵ�řŹ�Ʊĥ�ƲƿřŶƷŵ��� 

��
�ƹ�źƿŶƤţ�źƨƄţ 

ƶƫŚƤƯ�Ʋƿř�ƱŚĭŶƴƀƿƺƳ�řŹ�ƽŹŚĪưƷ�ƩŚưĩ�ƶĩ�ǈŤŞƯ�ƽŚƷ�ƵŵřƺƳŚų�Żř�
ŶƴŤƃřŵ� ƶƘƫŚƐƯ� Ʋƿř� Źŵ���ƽřźŝ� ƾưǀƷřźŝř� ƮƳŚų� ŹŚĩźſ� Żř� ƲǀƴĤưƷ
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