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  چكيده
به  قرار دارد، سبب ايجاد كاهش شنوايي ارثي DFNB4جايگاه كروموزومي   كه درSLC26A4جهش در ژن  :مقدمه
عنوان دومين عامل ه ش اين ژن بزيادي جههاي  در جمعيت. شود  مي)سندرم پندرد(غيرسندرمي و سندرمي طور 

هاي مبتلا به   در خانوادهSLC26A4ژن هاي  هدف از اين مطالعه بررسي شيوع جهش .ناشنوايي ارثي گزارش شده است
مواد و  .بودو غيرسندرمي در ناشنوايان جسمي مغلوب همراه با كاهش شنوايي ارثي ) سندرم پندرد(ناشنوايي سندرمي

 فرد ۲ خانواده با بيش از ۸۰. شدگرفته   از هر خانواده نامه ن اطلاعات باليني بيماران، رضايتبعد از كامل كرد :ها روش
و جهش در ژن  مبتلا به کاهش شنوايي ارثي كه به مركز تحقيقات ژنتيك دانشگاه توانبخشي و بهزيستي معرفي شده بودند

GJB2 كرهاي برداري هموزيگوسيتي به كمك مار نقشه. شدند، انتخاب نداشتندSTR واقع در جايگاه كروموزومي 
DFNB4 يابي هايي كه به اين ناحيه از كروموزوم پيوستگي نشان دادند، توالي خانواده. شد انجام DNA۸۰ :ها يافته . شدند 
 . پيوستگي نشان دادندDFNB4 خانواده به جايگاه کروموزومي ۱۲ .شدند مبتلا به کاهش شنوايي ارثي بررسي ي خانواده

 ,T420I( جهش۱۰:  پيوستگي نشان داده بودندDFNB4 مبتلا که به لوکوس ي  خانواده۱۲رسي توالي ژن در با بر

(1197delT, L597S, 965insA, L445W, G334V, R409H, T721M, S448L, R79X  خانواده پيدا شد كه ۸در 
 ,L597S,T420I, G334V( هاي  جهش. خانواده هتروزيگوت مركب بودند۲وت و در گ خانواده هموزي۶در ها  جهش

R79X( خانواده كه پيوستگي نشان داده بودند در ژن ۴در . شدند براي اولين بار گزارش SLC26A4 هيچ جهشي پيدا 
 را نشان PDS خانواده مورد بررسي در اين مطالعه جهش در ژن ۸۰ خانواده از ۸ اين كهبا توجه به : گيري نتيجه. نشد

ي غيرسندرمي ارثي در ي در ناشنواDFNB1عنوان دومين جايگاه شايع پس از ه  بDFNB4 جايگاه رسد  به نظر ميدادند
 جهش جديد شناسايي شده در بيماران ايراني ۴شايان ذكر است كه . باشد بيماران ايراني از اهميت خاصي برخوردار

T420I ،R79X و G334V, 965insAشود  مي براي اولين بار است كه در جهان گزارش .  
  

   PDS، سندرم پندرد، ، ناشنوايي ارثيSLC26A4، جهش ژن DFNB4: ان كليديواژگ

  ۱۶/۱۱/۸۶: ـ پذيرش مقاله۲۱/۸/۸۶:  ـ دريافت اصلاحيه۲۵/۶/۸۶: دريافت مقاله
  

  مقدمه

 ۱۰۰۰ در هر ۱شيوع ناشنوايي مادرزادي در حدود 
 DFNBكه ( مجزا ژني جايگاه ۶۰بيش از . است  زندهمولود

lociاند كه موتاسيون در  شناخته شده) شوند مي  نيز ناميده
اين جايگاهها منجر به ناشنوايي با الگوي وراثتي جسمي 

 يك جايگاه ژني مغلوب شناخته DFNB4. شود  ميمغلوب
 ۷شده براي ناشنوايي است كه روي بازوي بلند كروموزوم 
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 ۳۹۶ ايران متابوليسم و ريز درون غدد ي مجله ۱۳۸۷آبان ، ۴ ي شماره, هم دي دوره

 

قرار دارد و باعث ايجاد دو فرم ناشنوايي سندرمي و غير 
رم سندرمي ناشنوايي در اين حالت ف( شود  ميسندرمي
 ژن DFNB4در جايگاه ژني ). شود  ميپندرد ناميدهسندرم 
PDS يا SLC26A4سندرم پندرد. واقع شده استi، اولين بار 

 و در سال ۱ توسط واقان پندرد توصيف شد۱۸۹۶در سال 
۱۹۹۷،و همكاران چند جهش در ژن  ترِوِ اPDS گزارش 

 كه PDSژن . است يماريدادند كه مسئول ايجاد اين ب
SLC26A4اگزون تشكيل شده ۲۱شود از   مي نيز ناميده 

 ۲.كند  مي آمينواسيدي را كدii ۷۸۰است و پروتئين پندرين
 گوش ۳،بيان پروتئين مذكور در غده تيروئيدهاي  مكان

ل ؤو جهش مس۹۰تا كنون بيش از . هستند ۵ و كليه۴داخلي
 ،L236Pه جهش اند كه س ايجاد سندرم پندرد گزارش شده

1001+1 G�A, T416P هاي بيماريزا ترين جهش متداول 
  . شوند موارد اين بيماري ديده مي% ۵۰باشند و تقريباً در  مي

 است بيماري با وراثت جسمي مغلوبيك  سندرم پندرد 
 كه معمولاً با ناشنوايي عصبي همراه با گواتر تشخيص داده

 در بعضي موارد گواتر معمولاً در دوران بلوغ و. شود مي
گواتر يكي از عوامل مشخص . شود ميديده ديرتر يا زودتر 

از بيماران  %۵۰در تقريباً به طوري كه ، يست نسندرم پندرد
بيماران اين بيشتر .  مشاهده نشده است،گزارش شده

افراد مبتلا .  و برخي هيپوتيروئيديسم دارندهستند يوتيروئيد
تند كه با مثبت بودن در ارگانيزاسيون يد دچار مشكل هس

اي،    در مطالعه۶.شود  مي پركلرات نشان دادهي تخليهآزمون 
 فرد مبتلا به ۶ نفر از ۳يانگ و همكاران نشان دادند كه تنها 

 ۱۰پركلرات مثبت بالاي   ي  تخليهآزمونسندرم پندرد داراي 
% ۹/۲آردون و همكاران حدود  ،علاوه بر اين. هستند
 ۷.كردندگزارش آزمون ا براي اين هاي منفي كاذب ر جواب

كلامي و در برخي موارد پيشرونده  ناشنوايي عصبي، پيش
. شود  مي و منجر به درجات مختلفي از ناشنوايياست 

 در حلزون گوش معمولاً در اين بيماران ۱بدشكلي مونديني
   ۸.شود  نميديده بيماران ي  ولي در همهاست شايع

ژن هاي  جهشبررسي شيوع از اين مطالعه هدف 
SLC26A4 مبتلا به ناشنوايي ارثي با دو ي  خانواده۸۰ در 
 بيشتر با روش آناليز پيوستگي، در جمعيت ايرانفرزند يا 

  .بود

                                                           
i - Pendred Syndrome 
ii - Pendrin 

  ها مواد و روش

 مبتلا به کاهش ي مراجعه كنندههاي  از بين خانواده
 ژنتيك در امر ناشنوايي، ي شنوايي ارثي، براي انجام مشاوره

 شرط ۴نواي ايراني با داشتن حداقل  ناشي  خانواده۸۰
) GJB2 ۲ و GJB6 هاي منفي بودن جهش) ۱: انتخاب شدند

پدر و مادر ) ۳وجود حداقل دو فرزند ناشنوا در خانواده 
 ي مشاوره. الامكان ازدواج خويشاوندي والدين حتي) ۴ سالم

 باليني مبني هاي ه معاين انجام شد ونامه  رسم شجره،ژنتيكي
 از نظر هرگونه بالينيشامل بررسي  سندرم پندردبر ابتلا به 

كاري تيروئيد و  اختلال در عملكرد تيروئيد شامل گواتر، كم
اختلال در ارگانيزاسيون يد با استفاده از اسكن ايزوتوپ 

دآزمون ۲،تيروئيد  ي  تخليهآزمون و نيز iii عملكرد تيروئي
وجود گواتر با لمس مشخص و .  گرفت انجام شدندivپركلرات

بندي و  بق تقسيم بندي سازمان جهاني بهداشت، طبقهط
، T3ي غلظت سرمي گير اندازه. شدييد أتوسط اسكن تيروئيد ت

T4 و TSHتجاري به روش ايمونواسي هاي   با كيت)Fenzia ،
به ترتيب ها   و درون آزمونبرونتغييرات .  انجام شد)فنلاند

-T4 µg/dL ۵/۱۲مقادير سرمي . كمتر بودند% ۶/۷و % ۷از 
۵/۴، T3 ng/dL ۱۲۰-۸۰ و TSH بين mU/L ۵/۴-۳/۰ طبيعي 

 آزمونبراي بررسي اختلال در ارگانيزاسيون يد از . تلقي شد
  .پركلرات استفاده شد  ي تخليه

با توجه به احتمال وجود اختلالات گوش و داخلي شامل 
 اسكن ، و نيز اختلال مونديني(VAE)اتساع مجراي دهليزي 

  . انجام شد استخوان تمپورال
اعم از   سنجي براي تمام افراد خانواده  شنواييآزمون

ها  نامه از خانواده با اخذ رضايت. شدسالم و ناشنوا انجام 
 و تكميل ) اخلاق در پژوهش دانشگاهي  كميتهي  هييد شدأت(

 افرادي  همه از DNAاستخراج براي پرسشنامه،  فرم
بعد از . ه شدليتر خون گرفت  ميلي۵-۱۰حدود ها  خانواده

  در،Salting out به روش استاندارد DNAاستخراج 
مبتلا به ناشنوايي ارثي با وراثت جسمي مغلوب هاي  خانواده

 هاي  آزمايش،كه مشخصات باليني مورد نظر را داشتند
 با استفاده از 35delGابتدا جهش : شدمولكولي زير انجام 

 درسپس  . براي بيماران بررسي شدARMS/PCR روش
ژن هاي  افرادي که براي جهش فوق منفي بودند، ساير جهش

GJB2با روش  DHPLC و DNA Sequencing  شدبررسي .

                                                           
iii- Thyroid Function Test 

iv- Perchlorate Discharge Test  
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 همكارانو مرضيه محسني   DFNB4ناشنوايي ارثي و جايگاه كروموزومي  ۳۹۷

 

 مورد GJB6 ژن ،صورت منفي يا هتروزيگوت بودندر 
 منفي GJB2وGJB6  که  ييها  براي نمونه،بررسي قرار گرفت

 با DFNB4 آناليز پيوستگي براي جايگاه كروموزومي ندبود
 مورد STRماركرهاي . انجام شد STRهاي كمك ماركر

 DFNB4استفاده براي شناسايي احتمال پيوستگي به لوكوس 
 D7S1817، D7S496 )جمعيت هدف(در بيماران مورد نظر 

D7S501و   D7S523حاصل ازهاي  يافته ).۱شکل (  بودند 
PCRاز اي  نمونه (شد برده% ۸اميد  اكريل  روي ژل پلي

كه ها  اميد مربوط يكي از خانواده ريلاك نامه و ژل پلي شجره
 ، پيوستگي نشان داده استDFNB4به جايگاه كروموزومي 

 در نهايت براي بيماراني که به .) آورده شده است۱در شكل 
شايع ژن هاي   پيوستگي نشان دادند، جهشDFNB4لوکوس 

PDS  با روشSequencing شدند بررسي .  
  

 ها يافته

 به لوکوس مورد بررسي ي  خانواده۸۰ خانواده از ۱۲
DFNB4۱۲با بررسي توالي ژن در  . پيوستگي نشان دادند 

 پيوستگي نشان داده DFNB4 مبتلا که به لوکوس ي خانواده
،  L445W،T420I  ،1197delT،G334V ( جهش۱۰ ،بودند

R409H ،T721M ،S448L ،R79X ،965insA(  ۸متعلق به 
 هتروزيگوت  خانواده۲در ها  خانواده پيدا شد كه جهش

بودند و  iباقيمانده هوموزيگوت ي  خانواده۶ و در  مركب
براي اولين بار ) T420I ،G334V ،R79X ،L597S (هاي جهش

 ، خانواده كه پيوستگي نشان داده بودند۴در  .شدندگزارش 
 خانواده ۱۲تاکنون .  هيچ جهشي پيدا نشدSLC26A4در ژن 

 ۱۲ خانواده از ۳ ،)سندرم پندرد(نقص در تيروئيد داشتند 
از خانواده  ۵در  اختلال در فعاليت تيروئيد داشتند و ،خانواده

 خانواده كه ۸ . بود تخليه پركلرات مثبت آزمون  خانواده۱۲
. اسكن تمپورال طبيعي داشتند تي ، سيداده بودندجهش نشان 

انجام شده هاي  اسكن تي يعني براساس شواهد موجود در سي
حاصل از هاي  يافته.  نشان ندادندهيچ نقصي در گوش داخلي

  . آمده است۱در جدول ها  اين خانوادهباليني هاي  آزمون
  

  

   مورد بررسيي  خانواده۱۲ كلينيكي در هاي  آزمون-۱جدول 

تعداد افراد مبتلا   فنوتيپ خانواده  شماره

 در هر خانواده

 جهش

۱ L-358  ،پركلرات مثبت،ي يهتخلآزمون عملكرد تيروئيد مختل، آزمون گواتر منتشر  
 *اتساع مجراي دهليزي

۳ T420 I ،1197del T †  

۲ L-1262  ،پركلرات مثبت،ي  تخليهآزمونعملكرد تيروئيد مختل، آزمون گواتر منتشر  
 اتساع مجراي دهليزي

۳ G 334 V† 
 هموزيگوت

۳ L-1650  ،۴ ندولار ، گواتر مولتيطبيعي عملكرد تيروئيد آزمونگواتر منتشر R 409 H† 
 هموزيگوت

۴ L-1280  ،آزمون ندولار،  ، گواتر مولتيطبيعيعملكرد تيروئيد آزمون گواتر منتشر
  پر كلرات مثبت ي تخليه

۵ R79Xهموزيگوت  

۵ L-1284  ۲  عملكرد تيروئيد مختل، گواتر مولتي ندولار، اتساع مجراي دهليزيآزمون T721Mهموزيگوت  

۶ L-1461  ،پركلرات مثبت، ي  تخليه آزمون،طبيعيد تيروئيد عملكرآزمون گواتر منتشر 
 اتساع مجراي دهليزي

۳ L445Wهموزيگوت  

۷ L-1343  ،۲  پركلرات مثبتي تخليه آزمون ،طبيعي عملكرد تيروئيد آزمونگواتر منتشر S448Lهموزيگوت  

۸ L-527   تخليه پركلرات آزمون،طبيعيگواتر منتشر خفيف، تست عملكرد تيروئيد 
 ساع مجراي دهليزيمنفي، ات

۳ L597S/965inSA 

۹ L-1763  ،جهش يافت نشد ۳ طبيعيعملكرد تيروئيد آزمون گواتر منتشر 

۱۰ L-1336  ،جهش يافت نشد ۳ طبيعيعملكرد تيروئيد آزمون گواتر منتشر 

۱۱ L-1703  ،دجهش يافت نش ۳  پركلرات منفيي  تخليهطبيعي، آزمونعملكرد تيروئيد آزمون گواتر منتشر 
۱۲ L-342  ،جهش يافت نشد ۲   پركلرات منفيي  تخليهطبيعي، آزمونعملكرد تيروئيد آزمون گواتر منتشر 

* Dilated Vestibular Aqueduce جهش جديد† ؛   

i- Compound Heterozygote 
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 ،STR آناليز پيوستگي به کمک مارکرهاي -۱شکل 
D7S1817 ،D7S523.مربوط به خانواده ي شجره:  الف 

L-358  خانواده % ۸ل پلي اکريل آميد ژ: ب؛L-358 مارکر 
D7S1817خانواده % ۸ژل پلي اکريل آميد : ج ؛L-358 

افراد : ۴،۵،۳مادر، باند : ۲پدر، باند  : ۱باند ؛ D7S523مارکر
: ۷باند ؛ فرد مبتلا مربوط به خانواده مجاور : ۶بيمار، باند 
  .۸مارکر  : ۸ باند ؛فرد سالم

  

  بحث

 قرار دارد 7q31ه کروموزومي  در جايگاSLC26A4ژن 
در اين ژن منجر به ناشنوايي  جهش. است  اگزون۲۱و شامل 

 )سندرم پندرد(ارثي به فرم غير سندرمي و سندرمي 
 که در آسياي جنوبي و شرقي انجام اي مطالعه در ۶.شود مي
هاي  کل ناشنوايي% ۵ عامل SLC26A4 جهش در ژن ،شد

 در ۹.گزارش شد ي مغلوبپيش از يادگيري زبان به فرم وراثت
 جهش در ژن شد،مريکا انجام آ ديگر که در اي مطالعه

SLC26A4 ما در اين ۱۰.بود ارثيهاي  ناشنوايي% ۱۵ عامل 
 مبتلا به کاهش ي  خانواده۸۰براي را تحقيق آناليز پيوستگي 

 DFNB4 جايگاه کروموزومي براي بررسيشنوايي ارثي 
 به DFNB4ه کروموزومي به جايگا  خانواده۱۲. داديمانجام 

ژن .  منتخب ما پيوستگي نشان دادندSTRکمک مارکرهاي 
SLC26A4پيوستگي نشان داده به جايگاه ي  خانواده۱۲  در 

يابي شد که   توالي،يابي  با روش تواليDFNB4کروموزومي 
، T420I ،1197delT،L597S( جهش ۱۰منجر به پيدا کردن 

965insA ،G334V،R409H ،T721M ،R79X،S448L ،
L445w(هاي  جهش.شد خانواده ۸  در R79X ،T420I ،
L597S  وG334V۴در . اند  براي اولين بار گزارش شده 

 هيچ SLC26A4 ژن ،خانواده كه پيوستگي نشان داده بودند
 .نداشتجهشي 
 مورد بررسي براي اولين بار با ي  خانواده۸۰ ي همه

ده بودند مشکل کاهش شنوايي ارثي به اين مرکز مراجعه کر
مي از سندرم پندرد در آنها مشاهده يو در ابتدا هيچ علا

 گواتر در بيماران ،موارد% ۵۰ در اين كه با توجه به .نشده
شود و نيز ظهور گواتر بعد از  نميديده مبتلا به سندرم پندرد 

 نيز آزمون. دهد رخ مي بلوغ يا ديرتر در برخي از بيماران
 و در مواردي منفي ندارد% ۱۰۰ پركلرات حساسيت ي تخليه

 ملكولي براي آزمونكاذب گزارش شده است، لزوم انجام 
DFNB4 در اين بيمارن مبتلا به ناشنوايي ارثي با الگوي 

   ۱۱.شود ميوراثتي مغلوب احساس 
ي بين نوع و شدت گواتر با نوع دار معني هيچ ارتباط

با توجه .  تاكنون گزارش نشده استSLC26A4جهش در ژن 
   در جمعيت ايراني گواتر در اغلب موارد وجود دارد،ن كهايبه 

 نيستهمراهي آن با ناشنوايي به تنهايي گوياي سندرم پندرد 
 فرد مبتلا به ناشنوايي و گواتر به لوكوس اين كهمگر 

DFNB4 هاي آزمون پيوستگي نشان دهد و انجام ساير 
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 و همكارانمرضيه محسني  DFNB4ناشنوايي ارثي و جايگاه كروموزومي  ۳۹۹

 

آزمون  عملكرد و تيروئيد و مانند آزمونتكميلي تيروئيد 
  .  پركلرات در اين افراد ضروري استي تخليه

ه تغييرات راديولوژي گوش داخلي و حلزون گوش ب
 تشخيصي با ارزش به تشخيص سندرم آزمونعنوان يك 
و آزمون كند ولي غيراختصاصي بودن اين   ميپندرد كمك

 آن تشخيص سندرم پندرد را به تنهايي هاي يافتهطبيعي شدن 
دال بر لزوم انجام ها   اين يافتهمجموعبنابراين، . كند  نميقطعي

 DFNB4 براي يافتن پيوستگي بين جايگاه مولكوليآزمايش 
  . است در ناشنوايان غيرسندرمي

  

 ژنهاي   تصوير شماتيك از تعدادي جهش-۲شكل
SLC26A4

هاي  كادرهاي قرمز تعدادي از جهش(  ۱۲
 ).است شناخته شده در جمعيت ايران

  
د اصولاً بر اساس تركيب اگرچه تشخيص سندرم پندر

عملكرد تيروئيد و آزمون م باليني و نيز استفاده از يعلا
 كه در بسياري از موارد طبيعي است  پركلراتي تخليه

گزارش شده است، در اين مطالعه اساس تشخيص با استفاده 
آن دال بر هاي  يافته بود كه PDSاز آناليز پيوستگي براي ژن 

پس از جايگاه كروموزومي  (DFNB4)شيوع اين جايگاه 
DFNB1انجام هاي مطالعه با تشابه كه است  در جمعيت ايران 

 ي شده در منطقه و كشورهاي غربي دارد و نيز نشاندهنده
Under diagnosis است  مطالعهمورد اين بيماري در جمعيت 

  ۱۳. ديگر نيز به آن اشاره شده استهاي مطالعهكه در 

 ايراني از ي  خانواده۸ر شناسايي شده دهاي  موتاسيون
 در ها مطالعههاي شايع گزارش شده در ساير  موتاسيون

 جهش ۴ اين مطالعه چنين هم .است  ديگر متفاوتهاي جمعيت
شناسايي شده سندرم پندرد در كل هاي  جديد به طيف جهش

شكل (  انجام شده در سطح جهان افزوده استهاي پژوهش
 DFNB4در جايگاه را  PDS اهميت بررسي ژن چنين هم ۱۳.)۲
عنوان دومين جايگاه شايع در بيماران ناشنواي سندرمي ه ب

  . دهد  ميو غيرسندرمي نشان
با توجه به شيوع بالاي سندرم پندرد به عنوان دومين 

 با توجه به فراواني چنين همسندرم شايع ناشنوايي و 
 هر بيماري اتوزوم مانندخويشاوندي در ايران كه هاي  ازدواج

 شيوع اين بيماري را در جمعيت ايران افزايش ،ب ديگريمغلو
داده است و امكان دستيابي به تشخيص مولكولي و 

 مبتلا به سندرم پندرد، هاي  ژنتيك براي خانوادهي مشاوره
 .انجام شد مطالعهاين 

شناسايي هاي  متفاوت بودن طيف جهش شايان ذكر است
 راتر  گستردههاي   بررسيي لزوم ادامهمطالعه شده در اين 

 يا SSCP در هر خانواده با روش PDSشامل بررسي كل ژن 
DHPLC ي ارثي سندرمي و يناشنواهاي  را روي خانواده

 لازم است تغييرات چنين هم .دهد غيرسندرمي نشان مي
اين . شدند ارزيابي DNAiيابي  تواليمشخص شده با روش 

ت ديگر اين لوكوس در جمعيهاي   شناسايي جهشبرايامر 
  .كننده است بسيار كمكناشنواي ايراني 

  
 كه ما را در اين ها آنهاي  بيماران و خانوادهي  همهاز : يسپاسگزار

ريز   درونغدد ي علوم  پژوهشكده از چنين همطرح ياري رساندند، 
مركز تحقيقات گوش و حلق و  ،دانشگاه شهيد بهشتيو متابوليسم 

 ي  خانه ،)ص( اكرمو گردن بيمارستان حضرت رسول  بيني و سر
 پزشكان و ي همه ايران و مركز ناشنوايي اسماء و يانناشنوا

كمال تشكر را ها  كارشناسان همكار در مراكز بهزيستي استان
  .داريم

  
  

                                                           
i- Sequencing  
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Abstract 
Introduction: Mutations in the SLC26A4 gene in the DFNB4 locus is responsible for syndromic 

(Pendred syndrome) and non-syndromic hereditary hearing loss (HHL). In many populations, 
mutations in this gene have been reported as a second cause of HHL. The objective of this study 
was to investigate the prevalence of SLC26A4 mutations in our HHL consanguineous families. 
Material and Methods: After completing clinical evaluation and obtaining signed consent forms 
from each family, we included 80 families with two or more affected individuals, referred to the 
Genetics Research Center (GRC). All families that previously tested negative for the DFNB1 locus 
were candidates for homozygosity mapping using STRs for DFNB4 locus. Families localized to this 
region were subjected to complete DNA sequencing. Results: Twelve out of 80 families were 
mapped to DFNB4. Sequence analysis of 12 linked families revealed 10 mutations in 8 families. 
(T420I, 1197delT, G334V, R409H, T721M, R79X, S448L, L597S, 965insA, and L445W). The T420I, 
G334V, L597S and R79X were novel mutations; we did not find any mutation in the four linked 
families, nor did  we detect any nonsyndromic families with mutation in the SLC26A4 gene. 
Conclusion: We have been able to identify mutation in the SLC26A4 gene in only 8 of 80 families. In 
12 families, we detected some degree of diffuse or nodular goiter; three out of 12 families showed 
thyroid function impairment and in five of 12 families there were positive prechlorate discharge 
tests. Eight families that showed mutation had normal temporal bone scan. This investigation, 
demonstrated that the SLC26A4 gene mutation is the most prevalent syndromic hereditary hearing 
loss in Iran, a finding in accordance with reports from other countries. 

 
 

Key words: DFNB4, SLC26A4 gene, Hereditary hearing loss, Pendred, PDS 
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