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  :لمتقدماصيب ن

مقابلة الأهل لأخذ تاريخ مرضي وكلينكي الفحص الأ تجميع الحالات وووضع خطة البحث المشاركة في  

  للنشر وإعدادهكذلك كتابة البحث و جائنتال وتفسيرلفة تالمراجع العلمية المخ تجميعدقيق و الوصف الدقيق و 
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  :بحثالملخص 

الحسي يمثل فقدان السمع و  ،أحد أكثر المشكلات الصحية شيوعًا في جميع أنحاء العالم هو فقدان السمع
و قد الوراثي الخلقي.  فقدان السمعجزءًا كبيرًا من العصبي غير المتلازم الموروث بطريقة جسمية متنحية 

ً مريض 13أجريت دراستنا على   فقدان سمعالمرضى يعانون من  أغلبعائلة غير مرتبطة، و كان  13من  ا
  حسي عصبي خلقي شديد إلى عميق.

جميع المرضى لاستبعاد أي عوامل  من أخذ تاريخ عائلي مفصل وتحليل شجرة العائلة لثلاثة أجيالتم و قد 
 جزيئي باستخداموراثي الالتحليل ال عملتم  ، وفي العائلةجسمي متنحي  توريث وجود طريقةبيئية وضمان 

ثلاثة متغيرات في جينات  اكتشافتم ، و الكامل للمرضى المستدعين (WES)تسلسل الإكسوم تقنية 
MYO7 وOTOF  فقدان السمع الحسي العصبي غير المتلازم لأول مرة في المرضى الذين يعانون من

 هذا بالإضافة إلى ).ي، ومتغير لصق ير إطارو متغي،  و هم : متغيرهرائي(الموروث بطريقة جسمية متنحية 
، GJB2 ،MYO15A ،BSND ،OTOFفي سبعة جينات ( سبقامبالفعل  اكتشافهاعشرة متغيرات تم 

CDH23 ،SLC26A4و ،TMIE  (يةولصقإطارية و هرائيةو خطئيةمتغيرات  وقد تنوعت بين.  

 المتنحيضعف السمع الجسمي جزيئي لنوعين من وراثي التعمل هذه الدراسة على توسيع الطيف ال و
 .)9و  2(النوعان 
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