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　　[摘要]　目的:探讨GJB2基因致聋突变婴儿的基因型与听力表型。方法:研究对象为就诊的121例GJB2 基

因致聋突变婴儿。受试者均接受新生儿听力筛查并有明确结果;接受声导抗、多频稳态反应等听力学检测;接受

晶芯九项遗传性聋基因芯片或GJB2基因全编码区检测,确诊为GJB2基因致聋突变者。总体分析GJB2基因致聋

突变婴儿基因型与听力表型;根据突变位点类型将受试者分为2个组:T/T组(截断/截断突变,89例),T/NT组

(截断/非截断突变,32例),分析2组新生儿听力筛查结果、听力程度、听力曲线类型和双耳听力表型对称/非对

称性。结果:截断突变中检出率最高的位点为c.235delC(64.88%,157/242),非截断突变中检出率最高的位点为

c.109G>A(11.16%,27/242)。基因型 T/T组以c.235delC/c.235delC纯合突变为主(38.84%,47/121),T/NT
组以c.235delC/c.109G>A复合杂合突变为主(18.18%,22/121)。121例受试者中,新生儿听力筛查未通过占

81.82%(99/121);T/T组听力筛查未通过占86.52%(77/89),T/NT组听力筛查未通过占68.75%(22/32),2组

差异有统计学意义(P<0.05)。听力程度:听力正常14.05%(17/121),听力损失85.95%(104/121),其中极重

度、重度、中度和轻度分别为31.40%(38/121),24.79%(30/121),19.01%(23/121)和10.74%(13/121)。T/T
组89例均确诊为听力损失,其中以重度和极重度听力损失为主,占65.17%(58/89);T/NT 组听力正常占

53.13%(17/32),听力损失以轻度、中度听力损失为主,占37.5%(12/32),2组差异有统计学意义(P<0.05)。

104例(208耳)听力损失患儿中,听力曲线类型以平坦型为主(49.03%,102/208);T/T 组平坦型检出率最高

(47.19%,84/178),其次为其他(20.22%,36/178);T/NT 组平坦型检出率为60.00%(18/30),其次为上升型

(20.00%,6/30),2 组 差 异 有 统 计 学 意 义 (P<0.05)。双 耳 听 力 表 型 对 称 50 例 (48.07%),非 对 称 54 例

(51.93%);T/T组双耳非对称占53.93%(48/89),T/NT组双耳对称占60.00%(9/15),2组差异无统计学意义

(P>0.05)。结论:该研究中 T/T组以c.235delC/c.235delC纯合突变为主,T/NT组以c.235delC/c.109G>A
复合杂合突变为主。听力表型具有多样性,不同基因型的听力表型存在差异,T/T组多为双耳非对称的极重度

听力损失,T/NT组多为双耳对称的轻中度听力损失,遗传咨询时,应特别关注不同基因型的听力学特点。
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Abstract　Objective:Theaimofthisstudyistoexplorethegenotypeandhearingphenotypeofdeafinfants
withmutationofGJB2gene.Method:Subjectswere121infantswithGJB2genemutationswhoweretreatedin
theChildren'sHearingDiagnosisCenterofBeijingTongrenhospital.Allsubjectswereacceptedtoundertakethe
universalnewbornshearingscreening(UNHS)andseriesofobjectiveaudiometry,includingauditorybrainstemre-
sponse,distortionproductotoacousticemission,auditorysteady-stateresponseandotheraudiologicaltests.All
subjectswerescreenedforninepathogenicvariantsinfourgenesorallexonsoftheGJB2gene,andthenweredi-
agnosedasinfantswithGJB2genemutations.Initially,analyzingtheirgenotypesandhearingphenotypesgeneral-
ly.Then,thesubjectsweredividedintotwogroupsaccordingtothegenotypes:T/Tgroup(truncated/truncated
mutations,89cases)andT/NTgroup(truncated/non-truncatedmutations,32cases).Chi-squaretestwasused
toanalyzetheresultsofUNHS,hearingdegree,audiogrampatternsandsymmetry/asymmetryofbinauralhear-
ingphenotype.Eventually,analyzingtheresultsofUNHS.Result:Themostcommontruncatedmutationwas
c.235delC(64.88%,157/242)andthemostcommonnon-truncated mutationwasc.109G>A(11.16%,27/
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242).Thehomozygousmutationofc.235delC/c.235delCwasthedominantinT/Tgroup(38.84%,47/121),

andthecompoundheterozygousmutationofc.235delC/c.109G>AwasthedominantinT/NTgroup(18.18%,

22/121).81.82%(99/121)ofsubjectsfailedinUNHS,including74.38%(90/121)withbilateralreference,

7.44%(9/121)withasinglepass.ThereferrateofUNHSofgroupT/TandT/NTwere86.52%(77/89)and
68.75%,respectively.There wasastatisticallysignificantdifferencebetweenthetwogroups(P <0.05).
85.95%(104/121)ofsubjectswerediagnosedashearinglossand14.05%(17/121)ofsubjectswerediagnosedas
normalhearing.Thedegreeofhearingloss:profound,severe,moderateand mild were31.40% (38/121),

19.01%(23/121),24.79%(30/121)and10.74%(13/121),respectively.Therewasnosubjectswithnormal
hearinginT/Tgroupandindividualswithsevereandprofoundhearinglossaccountedforthehighestproportion
(65.17%,58/89),whileinT/NTgroup,normalhearingaccountedfor53.13%(17/32)andmildandmoderate
hearinglossaccountedforthehighestproportion(37.5%,12/32).Therewasstatisticallysignificantdifference
betweenthetwogroups(P<0.05).Of104patients(208ears)withhearingloss,theaudiogrampatterns:flat,

descending,ascending,residual,Valleyandothertypeswere49.03%(102/208),12.02%(25/208),8.65%(18/

208),7.69%(16/204),3.36%(7/204)and19.23%(40/204),respectively.ThetwomostcommontypesinT/

Tgroup wereflat(47.19%,84/178)andothertypes(20.22%,36/178),whilein T/NT group wereflat
(60.00%,18/30)andascending(20.00%,6/30).Therewasstatisticallysignificantdifferencebetweenthetwo
groups(P<0.05).Therewere50cases(48.07%)withsymmetricalhearingphenotypeand54cases(51.93%)

withasymmetricalhearingphenotype.AsymmetrywaspredominantinT/Tgroup(53.93%,48/89),andsym-
metrywaspredominantinT/NTgroup(60.00%,9/15).Therewasnostatisticallysignificantdifferencebetween
thetwogroups(P>0.05).Conclusion:Inthisstudy,c.235delC/c.235delChomozygousmutationwasdominant
inT/Tgroupandc.235delC/c.109G>AheterozygousmutationwasdominantinT/NTGroup.Thehearingphe-
notypesinT/Tgroupweremostlybilateralasymmetricseverehearingloss,andthoseinT/NTGroupwerebilat-
eralsymmetricmildtomoderatehearingloss,specialattentionshouldbepaidtotheaudiologicalcharacteristicsof
differentgenotypes.

Keywords　GJB2gene;infants;hearingloss;hearingloss;genotype;phenotype

　　听力损失是常见的感觉障碍疾病之一,也是最

常见的出生缺陷。听力损失病因复杂,遗传因素占

50%~60%〔1〕。遗传性听力损失中,30%可同时合

并外耳畸形或其他系统器官疾病,称为综合征型聋

(syndromichearingloss,SHL),70%为非综合征

型聋(non-syndromichearingloss,NSHL)。GJB2
基因是最常见的 NSHL致病基因,约50%NSHL
由GJB2基因突变导致〔2〕。随着新生儿耳聋基因筛

查的开展,GJB2 基因致聋突变患儿的发现年龄逐

渐减小,分析GJB2 基因致聋突变婴儿的基因型和

听力表型,为遗传性聋的临床诊断和遗传咨询提供

依据,对耳科医生尤为重要。
1　资料与方法

1.1　研究对象

研究对象为2012-04-2018-12在我院儿童听

力诊断中心就诊的121例GJB2 基因致聋突变婴

儿,其中男64例(52.89%),女57例(47.11%);年
龄2~12个月,平均(4.51±1.94)个月,中位数年

龄4个月。
根据突变位点类型将研究对象分为 T/T 组

(截断/截断突变者89例)和 T/NT组(截断/非截

断突变者32例)。
入组标准:接受晶芯九项遗传性聋基因芯片筛

查(GJB2 基因:c.235delC、c.299delAT、c.176del16、
c.35delG,SLC26A4基因:c.IVS7-2A>G、c.2168A

>G,GJB3:c.538C>T,线粒体12SrRNA 基因:
c.1555A>G、c.1494C>T),单杂合突变者接受

GJB2基因全编码区测序,确诊为GJB2基因纯合或

复合杂合突变者;接受新生儿听力筛查(universal
newbornhearingscreening,UNHS)有明确结果;
接受声导抗(acousticimmittance,AI)、多频稳态反

应(auditorysteady-stateresponse,ASSR)等听力

学检测有明确结果。
排除标准:合并其他基因致聋突变;合并SHL

及其他致聋高危因素;传导性聋或混合性聋;资料

不全。
1.2　测试方法

1.2.1　耳聋基因筛查　由助产机构专业人员采集

新生儿足跟血,制成滤纸干血片,要求采集2个血

斑,每个血斑直径不小于8 mm。或采取静脉血

2mL,采用打孔器得到3mm 直径的干血斑,应用

口腔拭子基因组 DNA 提取试剂盒(天根 DP322,
北京)提取,用紫外分光光度计检测 DNA 浓度与

纯度,其最低浓度应满足工作浓度2ng/μL。应用

晶芯九项遗传性聋基因检测试剂盒及芯片(博奥生

物300065,北京)检测4个遗传性聋基因及9个突

变 位 点:GJB2 (235delC、299delAT、176del16、
35delG),SLC26A4(IVS7-2A>G、2168A>G),
GJB3(538C>T),线粒体12SrRNA(1555A>G、
1494C>T)。
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1.2.2　 耳聋基因测序 　 首先进行血液基因组

DNA提取,然后根据样本量计算需配制的PCR扩

增体系,选自目的片段扩增程序进行扩增,纯化

PCR扩增产物后,进行电泳实验。根据 BigDye
v3.1测序试剂说明书配置测序体系,并按特定测

序程序进行测序反应,然后按3730xlDNA 分析仪

标准上机操作进行毛细管电泳检测。最后将测序

峰图文件导入SMD软件,使用软件识别测序结果

(包括杂合位点),去除峰图两端的低质量序列,并
将高质量序列与目的基因的参考序列进行比对分

析,找出突变位点并进行注释。
1.2.3　听力测试　ASSR测试:应用丹麦 Eclipse
ASSR诱发电位仪。采用 ASSR常规参数设置,刺
激声频率为0.5、1.0、2.0及4.0kHz。

AI测试:采用美国 GSI公司生产的 GSI-33型

声导抗测试仪,探测音采用226Hz和1000Hz、
85dBSPL探测音。测试时选择合适的探头,使其

与耳道口密闭良好。
1.3　分级及分类标准

1.3.1　听力损失程度分级　运用 ASSR听反应阈

与行为测听预估听阈听敏度校正因子将正常听力

级(nHL)换算为预估听力级(eHL)。预估听力级

是依据电生理测试的听反应阈所预估的纯音听阈

(HL)。ASSR听反应阈与行为测听预估听阈的校

正因子见表 1〔3〕。根据 ASSR 图分别计算双耳

0.5、1.0、2.0及4.0kHz的气导纯音反应阈平均

值。如果在某一频率未引出,按照该频率听力计最

大输出值计算。听力损失分级按照 WHO(1997年)
制定的标准,将听力分为:听力正常(≤25dBHL)、
轻度听力损失(>25~40dB HL)、中度听力损失

(>40~60dB HL)、重度听力损失(>60~80dB
HL)和极重度听力损失(>80dBHL,包括全聋)。
双侧聋的听力损失程度不同时以耳聋较轻侧的听

力作为听力损失程度归类的依据。
1.3.2　听力曲线类型　本研究以耳统计听力损失

曲线分布,参考 Mazzoli等〔4〕提出的对听力曲线描

述,将听力曲线分为6种类型:下降型、平坦型、谷
型、上升型、残余型、其他。
1.3.3　双耳听力表型对称/非对称性的判定标准

　听力表型定义为听力曲线类型及听力损失程度,
双耳听力表型对称指双耳听力曲线类型及听力损

失程度均一致,参考郭畅等(2018)的研究,制定双

耳听力表型非对称的判定标准如下:A型:双耳听力

曲线类型非对称,B型:双耳听力损失程度非对称,C
型:双耳听力曲线类型与双耳听力损失程度均非

对称。
1.4　统计学分析

采用SPSS21.0统计学软件,对2组新生儿听

力筛查通过率、听力损失程度、听力曲线类型、听力

表型对称性进行χ2 检验,显著性检验水准均定为

α=0.05。

表1　ASSR听反应阈与小儿行为测听听敏度校正因子

阈值/dBnHL
频率/kHz

0.5 1.0 2.0 4.0
20~25 15 10 5 15
30~35 10 10 5 10
40~45 10 5 5 10
50~55 10 5 5 10
60~65 5 5 0 5
70~75 5 5 0 5
80~85 5 0 0 5
90~95 0 0 0 0
100 0 0 0 0

　　注:eHL=nHL-校正因子;例如:ASSR测试500Hz
听反应阈为60dB,则预估听力为60-5=55(dBeHL)

2　结果

2.1　基因检测情况

2.1.1　突变位点情况　本研究共检出7个GJB2
基因突变位点(表2),其中截断突变3个,分别为

c.176del16、c.235delC及c.299delAT;非截断突变

4个,分别为c.109G>A、c.427C>T、c.583A>G
及c.9G>A,截断突变检出频率最高的位点为

c.235delC(64.88%,157/204),其次为c.299delAT
(17.36%,42/242),非截断突变检出频率最高的位

点为c.109G>A(11.16%,27/242)。

表2　GJB2基因突变位点情况

突变

类型
突变位点

检出

方式
氨基酸改变

突变

数量

突变频

率/%
T c.176del16 筛查 — 11 4.55

c.235delC 筛查 — 157 64.88
c.299delAT 筛查 — 42 17.36

NT c.109G>A 测序 Val37Ile 27 11.16
c.427C>T 测序 Arg143Trp 2 0.83
c.583A>G 测序 Met195Val 2 0.83
c.9G>A 测序 Trp3Ter 1 0.41

2.1.2　基因型分布　通过晶芯九项遗传性聋基因

芯片检测,检出GJB2 基因致聋突变89例,基因型

均属于 T/T 组,占73.55%(89/121);通过GJB2
基因全编码区检测,检出GJB2 基因致聋突32例,
基因型均属于T/NT组,占26.45%(32/121)。T/
T组最常见的基因型为c.235delC/c.235delC纯合

突变(18.18%,47/121),T/NT组最常见的基因型

为c.235delC/c.109G>A 复合杂合突变(11.76%,
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22/121),2组基因型分布见表3。

表3　2组基因型分布

组别 　　　基因型 例数(%)

T/T c.176dell6/c.176dell6 1(0.83)

c.176del16/c.235delC 6(4.96)

c.176del16/c.299delAT 1(0.83)

c.235delC/c.235delC 47(38.84)

c.235delC/c.299delAT 30(24.79)

c.299delAT/c.299delAT 4(3.31)

T/NT c.109G>A/c.176del16 2(1.65)

c.109G>A/c.235delC 22(18.18)

c.109G>A/c.299delAT 3(2.48)

c.427C>T/c.235delC 2(1.65)

c.538A>G/c.235delC 1(0.83)

c.9G>A/c.235delC 2(1.65)

2.2　新生儿听力筛查

121例患儿中,新生儿听力筛查以未通过为

主,占 81.82% (99/121),其 中 双 耳 未 通 过 占

74.38%(90/121),单耳未通过7.44%(9/121)。2
组新生儿听力筛查结果比较见表4,T/T组听力筛

查未通过占86.52%(77/89),T/NT 组听力筛查

未通过占68.75%(22/32),2组差异有统计学意义

(P<0.05)。听力筛查通过的22例婴儿,其中听

力诊断正常7例,听力损失15例;未通过的99例

婴儿,其中听力诊断正常10例,听力损失89例。
2.3　听力诊断

2.3.1　听力程度　听力损失104例(85.95%),正

常17例(14.05%),听力损失程度极重度、重度、中
度和轻度分别为31.40%(38/121)、24.79%(30/
121)、19.01%(23/121)和10.74%(13/121)。2组

听力程度比较见表5,T/T组89例均确诊为听力

损失,其 中 以 重 度 和 极 重 度 听 力 损 失 为 主

(65.17%,58/89);T/NT 组听力正常占53.13%
(17/32),听力损失以轻度、中度为主(37.5%,12/
32),2组差异有统计学意义(P<0.05)。
2.3.2　听力曲线类型　104例(208耳)听力损失

患者 中,听 力 曲 线 类 型 平 坦 型 检 出 率 最 高

(49.03%,102/208)。2组听力曲线类型比较见表

6,T/T组平坦型检出率最高47.19%(84/176),其
他20.22%(36/176);T/NT 组平坦型检出率为

60.00%(18/30),上升型20.00%(6/30),未检出残

余型听力曲线;2组差异有统计学意义(P<0.05)。
2.3.3　听力表型的对称/非对称性　本研究听力

损失的104例中,听力表型对称50例(48.07%)、
非对称54例(51.93%)。54例中,A型占17.31%
(18/104),B 型 占 14.42% (15/104),C 型 占

20.19%(21/104)。2组听力曲线类型对比见表7,
T/T组以非对称为主,占53.93%(48/89);T/NT
组以对称为主,占60%(9/15),2组差异无统计学

意义(P>0.05)。

表4　2组新生儿听力筛查比较 例(%)

组别 双耳通过 单耳未通过 双耳未通过 χ2 P

T/T组 12(13.48) 5(5.62) 72(80.90)
7.410.02

T/NT组 10(31.25) 4(12.50) 18(56.25)

表5　2组听力程度比较 例(%)

组别 例数 正常 轻度 中度 重度 极重度 χ2 P

T/T组 89 　　　0(0) 7(7.87) 24(26.97) 22(24.72) 36(40.46)
62.35 0.00

T/NT组 32 17(53.13) 6(18.75) 6(18.75) 1(3.12) 2(6.25)

表6　2组听力曲线类型比较 耳(%)

组别 例数 下降型 平坦型 谷型 上升型 残余型 其他 χ2 P

T/T组 89 24(13.48) 84(47.19) 6(3.37) 12(6.74) 16(8.99) 36(20.22)
10.65 0.04

T/NT组 32 1(3.33) 18(60.00) 1(3.33) 6(20.00) 0(0) 4(13.33)

表7　2组听力表型对称/非对称性比较 例(%)

组别 例数 对称
非对称

A型 B型 C型 χ2 P

T/T组 89 41(46.07) 17(19.10) 13(14.61) 18(20.22)
1.51 0.69

T/NT组 32 9(60.00) 1(6.67) 2(13.33) 3(20.00)
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3　讨论

3.1　基因检测结果

GJB2基因突变是感音神经性听力损失最常见

的遗传因素,GJB2 基因突变具有明显的种族差异

性。纪育斌等(2011)对中国 NSHL患者进行GJB2
基因突变流行病学研究,发现中国人群中4种热点

突 变 c.235delC、c.299delAT、c.176dell6 和

c.35delG 的 检 出 率 分 别 为 11.90%、2.22%、
0.65% 和 0.27%。近 期 研 究 发 现,c.109G>A
(p.V37I)突变位点在我国人群中检出率也较高,耳
聋人群的检出率为6.7%〔5〕。本研究中,最常见的

突 变 位 点 为 c.235delC (64.88%),其 次 为

c.299delAT(17.36%)、c.109G> A(11.16%)、
c.176del16(4.55%),未检出c.35delG 位点,结果

与之 前 研 究 一 致。关 于GJB2 常 见 基 因 型,Dai
等〔6〕报道,c.235delC/c.235delC 纯合突变检出率

最高,其次为c.235delC/c.299delAT 复合杂合突

变,本组除上述基因型检出率较高外,c.109G>A/
c.235delC基因型检出率也很高。本研究常见的突

变位点中,c.235delC、c.299delAT、c.176dell6 均

通过新生儿耳聋基因筛查检出,c.109G>A 突变

位点只能通过GJB2 基因全编码区测序检出,是否

将此位点列为新生儿耳聋基因筛查的常规位点值

得深入探讨。
3.2　新生儿听力筛查

GJB2基因致聋突变最初被认为是出生即外显

的先天性听力损失〔7〕,随着研究的逐渐深入,学者

们发现GJB2基因致聋突变患儿在出生时新生儿听

力筛查有一定通过率,为3.8%~6.9%〔8-9〕。本研

究18.18%的新生儿听力筛查双耳通过,其中 T/
NT组为31.25%,T/T组为13.48%,非外显率高

于以往研究,T/NT组患儿更容易通过新生儿听力

筛查,可能与本研究 T/NT 组婴儿多为c.109G>
A位点突变有关。研究报道,此位点与迟发性听力

损失 关 系 密 切,新 生 儿 听 力 筛 查 通 过 率 高 于

50%〔10〕。本研究22例双耳通过了新生儿听力筛

查的患儿中,15例在听力诊断时出现了不同程度

的听力损失,印证了GJB2 基因致聋突变婴儿听力

损失可表现为迟发性。上述结果表明,新生儿听力

筛查能检出大部分患儿,但仍有少数患儿无法被检

出,提示遗传咨询过程中应提醒家长密切关注听力

筛查通过者的听力变化。
3.3　听力损失程度

2005年,Snoeckx等〔11〕从16个国家1500余

例感音神经性听力损失患者中收集GJB2 基因突变

信息及听力损失程度,发现GJB2 基因致聋突变导

致听力损失程度多 为 极 重 度、重 度。代 志 瑶 等

(2014)GJB2阳性患者仍以极重度听力下降阳性检

出率 最 高 (26.07%),但 重 度 (18.12%)和 中 度

(17.40%)接近。本研究听力损失以极重度为主

(31.40%),与之前研究结论相同,但轻、中度听力

损失患者(35.53%)检出率高于以往报道,原因可

能与以往研究入组对象年龄范围广、平均年龄较大

有关。本研究入组对象均为婴儿,GJB2 基因致聋

突变患 儿 在 生 长 发 育 的 过 程 中 可 出 现 听 力 进

展〔12〕,因此,本组患儿的听力损失程度较轻。T/T
组无听力正常的婴儿,听力损失程度以极重度为主

(40.46%),T/NT 组53.13%的患儿表现为听力

正常,听力损失程度多为轻度、中度,这与突变类型

对蛋白质翻译过程的影响不同有关,截断突变(如
c.235delc)一般无法形成蛋白质结构;非截断突变

(NT,如c.109G>A)只影响单个或多个氨基酸,可
能表达一些功能低下但结构完整的通道蛋白,因此

基因型为 T/NT突变的患儿听力损失程度较基因

型为 T/T 突变的患儿轻。提示GJB2 基因致聋突

变婴儿,听力损失程度具有多样性,且与基因型密

切相关,临床医生应予以重视。
3.4　听力曲线类型

关于GJB2 基因致聋突变听力曲线类型,Liu
等〔13〕将听力图曲线分为上升型、平坦型、斜坡型、U
型和残余型5种,发现GJB2 听力图曲线主要为残

余型、斜坡型和平坦型,U 型较少,无上升型曲线。
代志瑶等(2014)对297例GJB2基因致聋突变患者

听力曲线类型分析中,发现了14.93%上升型听力

曲线,但 仍 以 高 频 下 降 型 (26.27%)、平 坦 型

(25.16%)常见。本研究中2组听力曲线类型均以

平 坦 型 (49.03%)最 为 常 见,其 次 为 下 降 型

(12.02%),因本研究运用 ASSR结果统计听力曲

线类型,未对8kHz听力阈值进行检查,因此下降

型曲线检出率较以往研究低。除平坦型听力曲线

外,T/T组以其他类型最为常见;T/NT组以上升

型最为常见,提示GJB2 基因致聋突变婴儿听力曲

线类型呈现多元化表现,且基因型不同可能导致听

力曲线类型检出率存在差异。本研究平坦型曲线

总检出率最高,提示对平坦型曲线的听力损失患儿

行GJB2基因检测,有利于明确病因。
3.5　听力表型对称/非对称性

早期研究对GJB2基因致聋突变听力表型不对

称的定义不统一,非对称率报道差异较大 (0~
55.6%)〔14-17〕。近期,郭畅等(2018)将听力表型分

为双耳听力曲线类型非对称(A型)、听力损失程度

非对称(B型)及听力曲线类型和听力损失程度均

非对称(C型),对100例GJB2 基因c.235delC纯

合突变致聋患者的表型非对称性进行了详细分析,
非对称性检出率达61%,其中 A 型36例,B型18
例,C型7例。本研究采用同样分类标准,非对称
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性检出率为51.93%,A 型18例,B型15例,C型

21例,T/T组以双侧听力表型非对称为主,T/NT
组以双侧听力表型对称为主。GJB2基因突变所表

现出的双侧听力非对称,可能是由遗传及环境等一

种或多种因素的影响所致。本组非对称性检出率

较郭畅等(2018)的研究结果低,可能由于本研究患

儿年龄较小,环境对听力表型造成的影响有限,需
进一步收集扩大研究样本,并对GJB2 基因致聋者

进行随访,了解听力表型是否会因环境因素的影响

发生改变,为遗传性听力损失的精准干预提供更多

证据。
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