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沈阳地区非综合征性耳聋患者的基因芯片检测结果分析

赵连爽，陈　昕，代　娣，郭晓临△（中国医科大学附属第一医院检验科，沈阳　１１０００１）

　　【摘要】　目的　探讨基因芯片技术在耳聋基因筛查的临床应用价值，了解沈阳地区非综合征性耳聋患者致病

基因的分子特征。方法　采集沈阳地区门诊或病房散发的非综合征性耳聋患者１００例的外周血并提取ＤＮＡ，应用

晶芯遗传性耳聋基因芯片试剂盒检测ＧＪＢ２、ＧＪＢ３、ＳＬＣ２６Ａ４和线粒体１２ＳｒＲＮＡ４个常见耳聋基因中的９个突变

位点。结果　在１００例患者中，３６例耳聋患者检出遗传性耳聋基因突变，检出阳性率为３６．０％（３６／１００）；其中

ＧＪＢ２、ＳＬＣ２６Ａ４、线粒体１２ＳｒＲＮＡ和 ＧＪＢ３基因突变的阳性检出率分别为２０．０％（２０／１００）、１４．０％（１４／１００）、

２．０％（２／１００）和０．０％（０／１００）。检出致聋基因突变型１９例，占被检出阳性总数的５２．８％（１９／３６），杂合基因突变

型１７例，占被检出阳性总数的４７．２％（１７／３６）。结论　中国人常见的４个致聋基因突变在沈阳地区人群中除ＧＪＢ３

外都有一定的检出率。
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　　听力障碍是常见的疾病，据报道每年新生聋儿３万人左

右，高居各类残疾首位［１］；其中６０％以上的新生聋儿是由遗传

因素导致的［２３］。７０％的遗传性耳聋表现为非综合征性耳聋

（ＮＳＨＩ）。中国耳聋人群的分子流行病学调查表明，ＧＪＢ２、

ＳＬＣ２６Ａ４、线粒体ＤＮＡ１２ＳｒＲＮＡ是中国ＮＳＨＩ遗传性耳聋患

者最常见的３个致病基因，但不同区域的基因类型检出率存在

差异［４５］。为了解沈阳地区 ＮＳＨＩ遗传性耳聋基因的类型，作

者对聋病患者进行ＳＬＣ２６Ａ４（２１６８Ａ＞Ｇ、ＩＶＳ７２Ａ＞Ｇ）、ＧＪＢ２

（３５ｄｅｌＧ、１７６ｄｅｌ１６、２３５ｄｅｌＣ、２９９ｄｅｌＡＴ）、ＧＪＢ３（５３８Ｃ＞Ｔ）和线

粒体１２ＳｒＲＮＡ（１４９４Ｃ＞Ｔ、１５５５Ａ＞Ｇ）４个遗传基因的９个位

点进行筛查，现将结果报道如下。

１　资料与方法

１．１　一般资料　受检的耳聋患者均来自中国医科大学附属第

一医院耳鼻喉科门诊及病房，共１００例，全部为汉族；其中男

４５例，女５５例，年龄３个月至７４岁，平均９．９５岁，并签署知情

同意书。

１．２　试剂与仪器　全血 ＤＮＡ 提取采用天根公司（ＴＩＡＮ

ＧＥＮＤＰ３１９）试剂盒；遗传性耳聋基因检测试剂盒购自北京博

奥生物有限公司；主要检测仪器包括：ＡＢ９７００ＰＣＲ仪、晶芯

ＬｕｘＳｃａｎＴＭ１０ＫＢ微阵列芯片扫描仪等。

１．３　方法

１．３．１　基因组ＤＮＡ提取　采集受检者外周血２～３ｍＬ（乙二

胺四乙酸抗凝），按照天根公司（ＴＩＡＮＧＥＮＤＰ３１９）的全血核酸

提取试剂盒说明书操作，待检ＤＮＡ要求：浓度１００～２００ｎｇ／

μＬ，纯度犃２６０／２８０＝１．７～２．０。

１．３．２　聚合酶链反应（ＰＣＲ）扩增　扩增条件：９６℃１ｍｉｎ；

９４℃３０ｓ，５５℃３０ｓ，７０℃４５ｓ，共３２个循环；６０℃１０ｍｉｎ。

在扩增过程中，设置以０．４℃／ｓ的速度从９４℃降温至５５℃，

再以０．２℃／ｓ的速度从５５℃升温至７０℃。

１．３．３　芯片杂交、洗涤与甩干　从两个扩增体系管（Ａ、Ｂ）中

各取２．５μＬＰＣＲ产物加到１０μＬ杂交缓冲液管中。加入１４

μＬ杂交混合液，封闭杂交盒后置于杂交仪中，６０℃杂交１ｈ。

杂交结束后在干洗机中进行洗涤和甩干。

１．３．４　芯片扫描与结果判读　使用 ＬｕｘＳｃａｎ
ＴＭ１０ＫＢ微阵列

扫描仪和相应的遗传性耳聋基因检测芯片判读系统进行信号

读取及判断。检测结果由遗传性耳聋基因检测芯片判别系统
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进行自动判读。

２　结　　果

２．１　基因芯片检测结果　１００例耳聋样本中，有３６例样本被

检出遗传性耳聋基因突变，占总筛查人数的３６．０％（３６／１００）；

其中，男１７例，占男性患者的３７．８％（１７／４５），女１９例，占女性

患者的３４．６％（１９／５５）；其中 ＧＪＢ２、ＳＬＣ２６Ａ４、线粒体１２Ｓ

ｒＲＮＡ和ＧＪＢ３基因突变的检出率分别为２０．０％（２０／１００）、

１４．０％（１４／１００）、２．０％（２／１００）和０．０％（０／１００）。检测出纯

合突变、复合杂合突变、杂合突变的耳聋患者分别为１４、５、１７

例，检出率分别为１４．０％（１４／１００）、５．０％（５／１００）、１７．０％

（１７／１００）；携带２个基因突变位点（包括各种纯合突变和复合

杂合突变）的基因型可以明确是导致耳聋的基因型，本组中有

１９例，占总人数的１９．０％（１９／１００），占检出遗传性耳聋基因突

变总数的５２．８％（１９／３６）；单一杂合突变耳聋患者１７例，占遗

传耳聋基因突变总数的４７．２％（１７３６）。

２．２　ＧＪＢ２基因突变　耳聋组共有２０例检出 ＧＪＢ２基因突

变，包括３５ｄｅｌＧ、１７６ｄｅｌ１６、２３５ｄｅｌＣ、２９９ｄｅｌＡＴ 四个突变位点。

其中纯合、复合基因突变１２例，占全部被检出携带遗传性耳聋

基因突变患者的３３．３％（１２／３６）。２３５ｄｅｌＣ突变１４例，检出率

占全部患者的１４．０％（１４／１００），占 ＧＪＢ２基因突变的７０．０％

（１４／２０）；其中２３５ｄｅｌＣ纯合突变７例，复合杂合突变３例

（２３５ｄｅｌＣ合并２９９ｄｅｌＡＴ突变２例，合并ＳＬＣ２６Ａ４ＩＶＳ７２突

变１例），杂合突变４例。２９９ｄｅｌＡＴ突变３例，检出率为３．０％

（３／１００），占ＧＪＢ２基因突变的１５．０％（３／２０）；其中纯合突变１

例，杂合突变２例。３５ｄｅｌＧ突变２例，检出率２％（２／１００），其

中复合杂合突变１例（３５ｄｅｌＧ合并１７６ｄｅｌ１６突变），杂合突变１

例。１７６ｄｅｌ１６杂合突变１例。

２．３　ＳＬＣ２６Ａ４基因突变　１００例耳聋样本中检出ＳＬＣ２６Ａ４

基因突变１４例，包括２１６８Ａ＞Ｇ和ＩＶＳ７２Ａ＞Ｇ两个突变位

点，检出率为１４．０％（１４／１００），其中纯合、复合杂合突变６例，

占全部被检出携带遗传性耳聋基因突变患者的１６．７％（６／

３６），杂合突变８例。２１６８突变４例，检出率４．０％（４／１００），其

中纯合突变１例，杂合突变２例，复合杂合突变１例（合并

ＩＶＳ７２Ａ＞Ｇ）。ＩＶＳ７２Ａ＞Ｇ突变１０例，检出率１０．０％（１０／

１００），其中纯合突变４例，杂合突变６例。ＳＬＣ２６Ａ基因突变

检测结果见图１。

２．４　线粒体１２ＳｒＲＮＡ及ＧＪＢ３基因突变　共检出２例线粒

体１２ＳｒＲＮＡ基因突变，包括１４９４Ｃ＞Ｔ和１５５５Ａ＞Ｇ二个突

变位点，检出率占２．０％（２／１００）。１例１４９４Ｃ＞Ｔ突变为杂合

突变，１例１５５５Ａ＞Ｇ为均质（纯合）突变。在本项研究中没有

检测到ＧＪＢ３基因突变。３６例携带遗传性耳聋基因突变分布

情况见图１。

图１　３６例遗传性耳聋基因突变分布情况

３　讨　　论

耳聋的病因包括遗传、胚胎期病毒感染、内耳发育异常等

诸多原因，其中遗传性耳聋约占５０％，包括与常染色体显性遗

传有关的２３个基因，与常染色体隐性遗传有关的３５个基因，

与伴性遗传有关的２个基因
［６］。其中ＧＪＢ２、ＧＪＢ３、线粒体１２Ｓ

ｒＲＮＡ、ＳＬＣ２６Ａ４可以通过采用多重等位基因特异性ＰＣＲ结

合通用（Ｔａｇａｒｒａｙ）的技术对我国人群常见的遗传性耳聋基因

突变热点进行大规模的检测。

１９９７年Ｋｅｌｓｅｌｌ等
［７］克隆了第一个ＮＳＨＩ相关基因———缝

隙连接蛋白ｂｅｔａ２（ＧＪＢ２），它来源于外胚层组织，主要分布于

人类的耳蜗和皮肤，参与调控感觉毛细胞钾离子回流到内淋巴

的过程。并证实该基因突变与常染色体隐性耳聋（ＤＦＮＢ）和

常染色体显性耳聋（ＤＦＮＡ）有关，导致感音性神经性耳聋。在

已发现的１００多种ＧＪＢ２基因突变中，白种人隐性遗传性耳聋

人群的３５ｄｅｌＧ突变携带率为６０％～８０％
［８］。作者对１００例耳

聋患者检测发现，ＧＪＢ２基因突变的检出率为２０．０％，与于飞

等［９］报道的２１．０％ ＧＪＢ２基因突变率基本一致。本组２３５ｄｅｌＣ

突变高于其他位点的突变，占 ＧＪＢ２基因突变的７０．０％（１４／

２０），符合２３５ｄｅｌＣ突变为国内最常见基因突变的观点
［１０］。

ＧＪＢ２突变的新生聋儿在１岁内接受人工耳蜗植入，再经过系

统的听力语言康复训练后效果会更好，所以ＧＪＢ２基因突变检

测也是人工耳蜗植入术前的一项疗效预判指标之一。

ＳＬＣ２６Ａ４基因突变可导致耳聋属于常染色体隐性遗传，

即大前庭导水管扩张综合征（ＥＶＡＳ）和 Ｐｅｎｄｒｅｄ综合征。

ＥＶＡＳ患者可表现为先天性或后天性感音性神经性聋，部分患

儿出生后有残存的听力，还能进行语言交流；通常６０％左右的

Ｐｅｎｄｒｅｄ综合征患者在１０～２９岁会发生甲状腺肿大。如果临

床上早期发现该基因突变患者，结合影像资料，可以通过医生

的指导、严格的活动限制和密切的观察来保存患者的残存听

力，避免引起颅内压变化的因素，例如感冒发热、不健康的生活

方式及头部撞击或外伤等。据报道，ＳＬＣ２６Ａ４ＩＶＳ７２Ａ＞Ｇ基

因突变大约占我国ＥＶＡＳ患者的９７％。本研究中，ＳＬＣ２６Ａ４

基因突变占总数的１４％，其中ＩＶＳ７２Ａ＞Ｇ突变为１１例，占

ＳＬＣ２６Ａ４基因突变的７８．６％（１１／１４）。在１３例（１例患者未

查）患者经中耳ＣＴ或 ＭＲＩ平扫发现有１１例一侧或双侧大前

庭导水管扩张，占８４．６２％，较报道的比率低。

１９９３年Ｐｒｅｚａｎｔ等
［１１］证实使用了氨基糖苷类抗生素致聋

患者与线粒体１２ＳｒＲＮＡ基因突变有关。表明线粒体１２ＳｒＲＮＡ

基因突变与母系遗传性氨基糖苷类药物中毒性耳聋相关联。

如果发现该基因突变，那么氨基糖苷类药物均不能在该患者的

所有母系家庭成员中使用，避免发生“一针致聋”的悲剧。本项

研究中，共检出２例线粒体１２ＳｒＲＮＡ基因突变，其中１例为

２５岁女性检出１５５５均质（纯合）突变，１例２岁男性１４９４杂合

突变。

遗传性耳聋基因检测的意义在于能够预防聋儿的出生、药

物性耳聋和迟发型耳聋的发生，是降低耳聋发病率的重要检测

方法之一。王苹等［１２］报道了５２对聋哑夫妇后代可发病率和

耳聋基因类型，结果表明只要聋哑夫妇不携带相同的耳聋基

因，后代可表现为听力正常的耳聋基因携带者。由于聋聋婚

配引起耳聋的概率为７．６９％，而健康夫妇携带耳聋基因的概

率为０．１％。在聋哑人群中进行基因检测，了解自己的耳聋原

因，不与携带相同耳聋基因的异性结合，尽可能规避 ＧＪＢ２和

ＳＬＣ２６Ａ４纯合或复合杂合聋儿出生。但由于目前遗传性耳聋

基因检测的局限性，罕见耳聋基因和罕见位点的存在，还有耳

聋基因的异质性，对预测生育风险时需要结合综合的临床资

料，做出合理的解释和指导。随着耳聋基因检测位点的增加，

会越来越多地揭示耳聋的内在病因，降低耳聋的发生率，减少

耳聋患者对家庭、社会的负担。　　　　　（下转第１０２２页）

·９１０１·检验医学与临床２０１４年４月第１１卷第８期　ＬａｂＭｅｄＣｌｉｎ，Ａｐｒｉｌ２０１４，Ｖｏｌ．１１，Ｎｏ．８



ｅｔａｌ．ＶｅｒｔｉｃａｌｔｒａｎｓｍｉｓｓｉｏｎｏｆｈｅｐａｔｉｔｉｓＣｖｉｒｕｓｉｎｆｅｃｔｉｏｎ．

［Ｊ］．ＨｅｐａｔｏｌＲｅｓ，２００４，３０（３）：１３７１４０．

［４］ Ｚｅｕｚｅｍ Ｓ，ＨｅａｔｈｃｏｔｅＥＪ，Ｓｈｉｆｆｍａｎ ＭＬ，ｅｔａｌ．Ｔｗｅｌｖｅ

ｗｅｅｋｓｏｆｆｏｌｌｏｗｕｐｉｓｓｕｆｆｉｃｉｅｎｔｆｏｒｔｈｅｄｅｔｅｒｍｉｎａｔｉｏｎｏｆ

ｓｕｓｔａｉｎｅｄｖｉｒｏｌｏｇｉｃｒｅｓｐｏｎｓｅｉｎｐａｔｉｅｎｔｓｔｒｅａｔｅｄｗｉｔｈｉｎ

ｔｅｒｆｅｒｏｎａｌｐｈａｆｏｒｃｈｒｏｎｉｃｈｅｐａｔｉｔｉｓＣ［Ｊ］．ＪＨｅｐａｔｏｌ，

２００３，３９（１）：１０６１１１．

［５］ ＮｅｕｍａｎｎＵＰ，ＢｅｒｇＴ，ＢａｈｒａＭ，ｅｔａｌ．Ｆｉｂｒｏｓｉｓｐｒｏｇｒｅｓ

ｓｉｏｎａｆｔｅｒｌｉｖｅｒｔｒａｎｓｐｌａｎｔａｔｉｏｎｉｎｐａｔｉｅｎｔｓｗｉｔｈｒｅｃｕｒｒｅｎｔ

ｈｅｐａｔｉｔｉｓＣ［Ｊ］．ＪＨｅｐａｔｏｌ，２００４，４１（５）：８３０８３６．

［６］ 赵秀丽，单祥年，张建琼，等．树状ＤＮＡ杂交技术在 ＨＣＶ

检测中的应用［Ｊ］．临床检验杂志，２００３，２１（１）：２７３０．

［７］ 中华医学会肝病学分会、中华医学会传染病与寄生虫病

学分会．丙型肝炎防治指南［Ｊ］．中华流行病学杂志，

２００４，２５（５）：３６９３７５．

［８］ 杨瑞锋，魏来．丙型肝炎病毒感染的检测［Ｊ］．临床肝胆病

杂志２０１１，２７（１）：１７．

［９］ 杨东亮．丙型肝炎的病毒学检测指标及其临床意义［Ｊ］．

中华肝脏病杂志，２００４，１２（２）：１０４．

［１０］ＥｃｈｅｖａｒｒíａＪＭ，ＡｖｅｌｌóｎＡ，ＪｏｎａｓＧ，ｅｔａｌ．Ｓｅｎｓｉｔｉｖｉｔｙｏｆａ

ｍｏｄｉｆｉｅｄｖｅｒｓｉｏｎｏｆｔｈｅＡＲＣＨＩＴＥＣＴＡｎｔｉＨＣＶｔｅｓｔｉｎ

ｄｅｔｅｃｔｉｎｇｓａｍｐｌｅｓｗｉｔｈｉｍｍｕｎｏｂｌｏｔｃｏｎｆｉｒｍｅｄ，ｌｏｗｌｅｖｅｌ

ａｎｔｉｂｏｄｙｔｏｈｅｐａｔｉｔｉｓＣｖｉｒｕｓ［Ｊ］．ＪＣｌｉｎＶｉｒｏｌ，２００６，３５

（４）：３６８３７２．

［１１］郑怀竞．献血者丙型肝炎病毒“窗口期”感染的筛查技术

展望［Ｊ］．中华肝脏病杂志，２００２，１０（２）：１５９１６０．

［１２］李桂珍，梅秀珍，刘兴祥，等．丙肝抗 ＨＣＶ与 ＨＣＶＲＮＡ

定性、荧光定量之间的关系［Ｊ］．江西医学检验，２００３，２１

（６）：５０８．

［１３］徐明忠，王赤林．抗ＨＣＶ阳性反应血清的 ＨＣＶ核酸检

测分析［Ｊ］．中国输血杂志，２００６，１９（５）：３９３３９４．

［１４］蔡红军，袁克宇，丁玉美，等．荧光定量ＰＣＲ检测 ＨＣＶ

ＲＮＡ和ＥＬＩＳＡ检测抗ＨＣＶ的比较［Ｊ］．临床输血与检

验，２００８，１０（１）：５４５５．

［１５］ＧｒｅｔｃｈＤ，ＣｏｒｅｙＬ，ＷｉｌｓｏｎＪ．ＡｓｓｅｓｓｍｅｎｔｏｆＨＣＶＲＮＡ

ｌｅｖｅｌｓｂｙＱＣＰＣＲ：ｈｉｇｈｔｉｔｅｒｖｉｒｅｍｉａｃｏｒｒｅｌａｔｅｓｗｉｔｈａｄ

ｖａｎｃｅｄｓｔａｇｅｏｆｄｉｓｅａｓｅ［Ｊ］．ＪＩｎｆｅｃｔＤｉｓ，１９９４，１６９（１７）：

１２１９１２２５．

［１６］ＫｕｍａｒＵ，ＴｈｏｍａｓＨＣ，ＭｏｎｊａｒｄｉｎｏＪ．ＳｅｒｕｍＨＣＶＲＮＡ

ｌｅｖｅｌｓｉｎｃｈｒｏｎｉｃＨＣＶｈｅｐａｔｉｔｉｓｍｅａｓｕｒｅｄｂｙｑｕａｎｔｉｔａｔｉｖｅ

ＰＣＲａｓｓａｙ；ｃｏｒｒｅｌａｔｉｏｎ ｗｉｔｈｓｅｒｕｍ ＡＳＴ［Ｊ］．Ｊ Ｖｉｒｏｌ

Ｍｅｔｈｏｄｓ，１９９４，４７（１／２）：９５１０２．

［１７］季阳，庄文，杨翠，等．丙型肝炎病毒感染的献血者１０年

追踪观察［Ｊ］．中国输血杂志，２００４，１７（６）：３９９４０３．

［１８］吴超良．胶体金法与酶联免疫法检测丙型肝炎病毒抗体

的比较［Ｊ］．临床医学工程，２０１１，１８（５）：７０１７０２．

［１９］王志明，谭复明，陈伟华，等．输血后丙型肝炎病毒感染的

血清病毒定量研究［Ｊ］．中华传染病杂志，２０００，１８（１）：３７

３８．

［２０］宿振国，刘义庆，卢志明，等．多指标联合检测在丙型肝炎

诊断中的应用［Ｊ］．中国实验诊断学，２００９，１３（１０）：１４５５

１４５６．

［２１］ＰｕｏｔｉＣ，ＧｕａｒｉｓｃｏＲ，ＢｅｌｌｉｓＬ，ｅｔａｌ．Ｄｉａｇｎｏｓｉｓ，ｍａｎａｇｅ

ｍｅｎｔ，ａｎｄｔｒｅａｔｍｅｎｔｏｆｈｅｐａｔｉｔｉｓＣ［Ｊ］．Ｈｅｐａｔｏｌｏｇｙ，２００９，

５０（１）：３２２３２５．

（收稿日期：２０１３１００５　　修回日期：２０１３１２１２）

（上接第１０１９页）

参考文献

［１］ 第二次残疾人抽样调查办公室．全国第二次残疾人抽样

调查主要数据手册［Ｍ］．北京：华夏出版社，２００７：２３８．

［２］ ＶａｎＣａｍｐＧ，ＷｉｌｌｅｍｓＰＪ，ＳｍｉｔｈＲＪ．Ｎｏｎｓｙｎｄｒｏｍｉｃｈｅａｒ

ｉｎｇｉｍｐａｉｒｍｅｎｔ：ｕｎｐａｒａｌｌｅｌｅｄｈｅｔｅｒｏｇｅｎｅｉｔｙ［Ｊ］．ＡｍＪＨｕｍ

Ｇｅｎｅｔ，１９９７，６０（４）：７５８７６４．

［３］ ＢｉｔｎｅｒＧｌｉｎｄｚｉｃｚＭ．Ｈｅｒｅｄｉｔａｒｙｄｅａｆｎｅｓｓａｎｄｐｈｅｎｏｔｙｐｉｎｇ

ｉｎｈｕｍａｎｓ［Ｊ］．ＢｒＭｅｄＢｕｌｌ，２００２，６３（４）：７３９４．

［４］ 韩明昱，戴朴．我国耳聋基因诊断的临床应用进展［Ｊ］．北

京医学，２０１１，３３（５）：４１９４２１．

［５］ 戴朴，刘新，于飞，等．１８个省市聋校学生非综合征性聋病

分子流行病学研究（Ⅰ）ＧＪＢ２２３５ｄｅｌＣ和线粒体 ＤＮＡ

１２ＳｒＲＮＡＡ１５５５Ｇ突变筛查报告［Ｊ］．中华耳科学杂志，

２００６，１（１）：１５．

［６］ＩａｔｚｉｓＶ，ＰｅｔｉｔＣ．Ｔｈｅｆｕｎｄａｍｅｎｔａｌａｎｄｍｅｄｉｃａｌｉｍｐａｃｔｓｏｆ

ｒｅｃｅｎｔｐｒｏｇｒｅｓｓｉｎｒｅｓｅａｒｃｈｏｎｈｅｒｅｄｉｔａｒｙｈｅａｒｉｎｇｌｏｓｓ［Ｊ］．

ＨｕｍＭｏｌＧｅｎｅｔ，１９９８，７（１０）：１５８９１５９７．

［７］ ＫｅｌｓｅｌｌＤＰ，ＤｕｎｌｏｐＪ，ＳｔｅｖｅｎｓＨＰ，ｅｔａｌ．Ｃｏｎｎｅｘｉｎ２６ｍｕ

ｔａｔｉｏｎｓｉｎｈｅｒｅｄｉｔａｒｙｎｏｎｓｙｎｄｒｏｍｉｃｓｅｎｓｏｒｉｎｅｕｒａｌｄｅａｆ

ｎｅｓｓ［Ｊ］．Ｎａｔｕｒｅ，１９９７，３８７（６６２８）：８０８３．

［８］ＺｅｌａｎｔｅＬ，ＧａｓｐａｒｉｎｉＰ，ＥｓｔｉｖｉｌｌＸ，ｅｔａｌ．Ｃｏｎｎｅｘｉｎ２６ｍｕｔａ

ｔｉｏｎｓａｓｓｏｃｉａｔｅｄｗｉｔｈｔｈｅｍｏｓｔｃｏｍｍｏｎｆｏｒｍｏｆｎｏｎｓｙｎ

ｄｒｏｍｉｃ ｎｅｕｒｏｓｅｎｓｏｒｙ ａｕｔｏｓｏｍａｌ ｒｅｃｅｓｓｉｖｅ ｄｅａｆｎｅｓｓ

（ＤＦＮＢ１）ｉｎＭｅｄｉｔｅｒｒａｎｅａｎｓ［Ｊ］．ＨｕｍＭｏｌＧｅｎｅｔ，１９９７，６

（９）：１６０５１６０９．

［９］ 于飞，韩东一，戴朴，等．１１９０例非综合征性耳聋患者

ＧＪＢ２基因突变序列分析［Ｊ］．中华医学杂志，２００７，８７

（４０）：２８１４２８１９．

［１０］郑文波，罗建红，郦云，等．中国人语前非综合征性耳聋患

者ＧＪＢ２基因的突变分析［Ｊ］．中华儿科杂志，２０００，３８

（１０）：６１０６１３．

［１１］ＰｒｅｚａｎｔＴＲ，ＡｇａｐｉａｎＪＶ，ＢｏｈｌｍａｎＭＣ，ｅｔａｌ．Ｍｉｔｏｃｈｏｎ

ｄｒｉａｌｒｉｂｏｓｏｍａｌＲＮＡｍｕｔａｔｉｏｎａｓｓｏｃｉａｔｅｄｗｉｔｈｂｏｔｈａｎｔｉ

ｂｉｏｔｉｃｉｎｄｕｃｅｄａｎｄｎｏｎｓｙｎｄｒｏｍｉｃｄｅａｆｎｅｓｓ［Ｊ］．ＮａｔＧｅｎ

ｅｔ，１９９３，４（３）：２８９２９４．

［１２］王苹，赵佳，于姝媛，等．应用耳聋基因芯片探讨聋哑夫妇

的生育风险［Ｊ］．中华耳鼻咽喉头颈外科杂志，２０１１，４６

（６）：４７５４７９．

（收稿日期：２０１３０９２８　　修回日期：２０１３１２０５）

·２２０１· 检验医学与临床２０１４年４月第１１卷第８期　ＬａｂＭｅｄＣｌｉｎ，Ａｐｒｉｌ２０１４，Ｖｏｌ．１１，Ｎｏ．８




