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　　摘　要：　目的　总结川南地区４３例人工耳蜗植入患者的基因突变类型，分析其人工耳蜗术后康复效果，了
解两者的相关性。方法　对４３例耳聋患者行ＧＪＢ２、ＳＬＣ２６Ａ４、ｍｔＤＮＡ１２ＳｒＲＮＡ基因检测，有基因位点发生致病突
变者为耳聋基因检测阳性，归为Ａ组；其余为基因检测阴性，归为 Ｂ组。两组患者均行单侧人工耳蜗植入术，于术
前、术后３、６、１２个月行听觉行为分级（ｃａｔｅｇｏｒｉｅｓｏｆａｕｄｉｔｏｒｙｐｅｒｆｏｒｍａｎｃｅ，ＣＡＰ）、言语可懂度分级（ｓｐｅｅｃｈｉｎｔｅｌｌｉｇｉｂｉｌｉｔｙ
ｒａｔｉｎｇ，ＳＩＲ）评估。结果　４３例患者中基因位点发生致病突变者１４例（Ａ组）；耳聋基因筛查阴性２９例（Ｂ组）。
Ａ组中９例患者ＧＪＢ２检测阳性，６例患者ＳＬＣ２６Ａ４检测阳性，其中１例患者ＧＪＢ２、ＳＬＣ２６Ａ４检测结果均为阳性，两
组患者术后１年内不同时间点 ＣＡＰ和 ＳＩＲ评分均较术前明显提高，且评分随着术后时间的延长逐渐提高（Ｐ＜
０．０５），但两组患者术前及术后不同时间点ＣＡＰ和ＳＩＲ评分比较均无差异（Ｐ＞０．０５）。结论　４３例患者中常见致
病耳聋基因为ＧＪＢ２、ＳＬＣ２６Ａ４，人工耳蜗植入术能有效提高患者听力及言语能力，但耳聋基因突变与人工耳蜗植入
术后康复效果无明显相关性。
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　　耳聋是我国主要致残原因之一，我国听力残疾
人群约２７８０万［１］。研究发现，６０％的新生儿及儿童
期耳聋与遗传因素有关［２］。根据是否发生其他系

统疾病和外耳畸形，遗传性聋可分为综合征性耳聋
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（ｓｙｎｄｒｏｍｉｃｈｅａｒｉｎｇｌｏｓｓ，ＳＨＬ）和非综合征性耳聋
（ｎｏｎｓｙｎｄｒｏｍｉｃｈｅａｒｉｎｇｌｏｓｓ，ＮＳＨＬ），前者为３０％，后
者７０％［３］。中国 ＮＳＨＬ人群中前３位遗传基因是
ＧＪＢ２、ＳＬＣ２６Ａ４和 ｍｔＤＮＡ１２ＳｒＲＮＡ［４］。而人工耳
蜗植入手术为耳聋的主要治疗手段，已广泛应用于

临床。本研究主要对４３例行人工耳蜗手术的耳聋
患者行耳聋基因筛查，并行 ＣＡＰ、ＳＩＲ评估，分析基
因突变与术后康复效果的相关性。

１　资料与方法

１．１　一般资料
本研究获得西南医科大学附属医院伦理委员会

认可，由该院人工耳蜗医学部专家小组完成。根据

纳入及排除标准收集２０１８年１月—２０１８年６月入
院行人工耳蜗植入手术的４３例耳聋患者的临床资
料并进行回顾性分析，其中男２４例，女１９例，年龄
１．３０～１７．２０岁，平均年龄（４．７４±３．３１）岁；所有预
选患者术前均行问卷调查（包括一般情况、母亲孕

期史、出生史、家族史、药物致聋史、营养发育情况

等）、全面查体、听力学检查、颞骨薄层 ＣＴ及内听道
ＭＲＩ检查。

纳入标准［５］：①双侧感音神经性耳聋，且为语
前聋；②配戴助听器无法得到帮助或帮助极小；③均
在术后１个月左右开机，接受正规言语训练并适时
调机；④患者监护人和家属同意参加本研究并签署
知情同意书；⑤患者母亲否认孕期特殊药物服用史，
无感染疾病史；⑥纳入者均非营养不良患者，出生时
无窒息史，无明确药物致聋史。

排除标准：①传导性聋、混合性聋；②有明确的
致聋原因，后天获得性耳聋（如细菌性脑膜炎、累及

耳蜗的颞骨骨折等）；③颞骨薄层 ＣＴ、内听道 ＭＲＩ
检查示脑白质病变、听神经及耳蜗严重畸形或缺如；

④营养不良及智力低下者；⑤临床资料不充足及失
访者。

１．２　听力学检测
本部分工作均由该院听力学专科技师以及临床

专科医师依照规范标准完成。对纳入患者进行听力

学评估，包括声导抗、听性脑干反应（ＡＢＲ）、畸变产
物耳声发射（ＤＰＯＡＥ）、多频稳态诱发反应（ＡＳＳＲ）、
小儿行为测听（针对６岁及以下纳入者，包括行为
观察、视觉强化测听和游戏测听）、纯音测听（６岁以
上纳入者）（按照ＡＮＳＩ１９９６年推荐听力障碍分级标
准［６］）检查。

１．３　基因检测
检测步骤：采集外周血 ５ｍｌ于 －８０℃冰箱保

存；之后送往成都市妇女儿童中心医院检测：提取全

血基因组ＤＮＡ、浓度测定，采用聚合酶链反应 （ｐｏｌ
ｙｍｅｒａｓｅｃｈａｉｎｒｅａｃｔｉｏｎ，ＰＣＲ）分析方法和质谱技术
检测（扩增位点包括ＧＪＢ２全长，ＳＬＣ２６Ａ４ＩＶＳ７－２Ａ
＞Ｇ、１１７４Ａ＞Ｔ、１２２６Ｇ＞Ａ、１２２９Ｃ＞Ｔ、１０７９Ｃ＞Ｔ、
１５５５Ａ＞Ｇ，ｍｔＤＮＡ１２ＳｒＲＮＡ１５５５Ａ＞Ｇ、１４９４Ｃ＞
Ｔ），琼脂糖凝胶电泳保证 ＰＣＲ产物特异性，赛默飞
一代测序仪测序，判读结果。

１．４　术后康复效果观察指标
根据 ＧＪＢ２、ＳＬＣ２６Ａ４和 ｍｔＤＮＡ１２ＳｒＲＮＡ基因

检测结果，有基因位点发生致病突变者为耳聋基因

检测阳性，归为Ａ组；其余为耳聋基因检测阴性，归
为Ｂ组。根据英国诺丁汉人工耳蜗中心提出的
ＣＡＰ和ＳＩＲ分级标准［７８］（表１、２），由同一位对患者
本人和熟悉患者生活状况的亲属进行当面调查或电

话随访，得出患者术前、术后 ３、６、１２个月 ＣＡＰ和
ＳＩＲ的评分结果。

表１　ＣＡＰ分级标准

分数 判断标准

０ 不能察觉环境声或说话声

１ 可察觉环境声

２ 可对言语声做出反应

３ 可鉴别环境声

４ 无需借助唇读可分辨言语声

５ 无需借助唇读可理解常用短语

６ 无需借助唇读可理解交谈内容

７ 可以和认识的人打电话

８ 在有回声或干扰噪声的房间里可与一组人交谈

９ 在不知话题时可以和陌生人打电话

表２　ＳＩＲ分级标准

分数 判断标准

１
连贯言语不可懂，口语中的单词只有手术之前可懂得单词能

被识别，主要沟通方式为手语或手势

２
连贯言语不可懂，但听者主要是通过个别词与并借助语境和

唇读提示理解其言语

３ 连贯言语需要听者集中注意力，并结合唇读方可被听懂

４ 连贯言语可被不具备聆听聋人言语经验的人听懂

５ 连贯言语可被所有人听懂，在日常语境下儿童可以轻易听懂

１．５　统计学处理
数据均采用 ＳＰＳＳ２２．０软件进行统计分析，年

龄用 珋ｘ±ｓ表示，性别比较采用 χ２检验，计量资料比
较采用 ｔ检验，以 Ｐ＜０．０５表示差异具有统计学
意义。
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２　结果

２．１　基因检测结果
４３例患者基因检测结果有基因位点发生致病

突变者为耳聋基因筛查阳性１４例（Ａ组），耳聋基
因筛查阴性 ２９例（Ｂ组）。Ａ组 ＧＪＢ２阳性 ９例，
（８例有２３５ｄｅｌＣ突变，其中４例为２３５ｄｅｌＣ杂合突
变，２例为２３５ｄｅｌＣ纯合突变，２例为２３５ｄｅｌＣ、２９９＿
３００ｄｅｌＡ＞Ｔ复合杂合突变，１例为５６２＿６０７ｄｕｐ４６杂
合突变；１例有１７６ｄｅｌ１６杂合突变）。ＳＬＣ２６Ａ４阳
性６例，阳性率１３．９５％（２例为 ＩＶＳ７－２Ａ＞Ｇ杂合
突变，１例为 ＩＶＳ７－２Ａ＞Ｇ纯合突变，１例为 ＩＶＳ７
－２Ａ＞Ｇ、１０７９Ｃ＞Ｔ复合杂合突变，１例为 ＩＶＳ７－
２Ａ＞Ｇ、１２２９Ｃ＞Ｔ复合杂合突变，１例为１２２９Ｃ＞
Ｔ杂合突变）。１例患者 ＧＪＢ２、ＳＬＣ２６Ａ４２检测均为
阳性，基因为１７６ｄｅｌ１６、ＩＶＳ７－２Ａ＞Ｇ、１０７９Ｃ＞Ｔ
复合杂合突变；ｍｔＤＮＡ１２ＳｒＲＮＡ阳性０例。Ａ组基
因检测阳性患者突变位点具体见表３。
４３例患者中检出 ＧＪＢ２和 ＳＬＣ２６Ａ４变异纯合

子和复合杂合子共８例 （１８．６０％，８／４３），在基因
水平明确诊断遗传性耳聋病因。检出遗传性耳聋基

因单杂合变异６例 （１３．９５％，６／４３）。
２．２　两组患者一般情况比较

根据检测结果，１４例 Ａ组患者中，男 ８例，女
６例，年龄２．１０～１２．２０岁，平均年龄（３．６４±３．２３）
岁；２９组Ｂ患者中，男１６例，女１３例，年龄１．３０～
１７．２０岁，平均年龄（４．６８±３．４３）岁。两组患者性
别年龄比较，差异无统计学意义（Ｐ＞０．０５）。听力
检测结果：声导抗测试均为 Ａ型鼓室图，ＡＢＲ在
９０ｄＢｎＨＬ以上均未引出，ＤＰＯＡＥ为双侧均未通过，
ＡＳＳＲ在２ｋＨｚ及以上频率阈值 ＞９０ｄＢｎＨＬ，３７例患
者行为测听均无反应，纯音６例测听为重度或极重
度感音神经性聋。

手术由同一手术医师采用单侧（右侧２５例，左
侧１８例）面神经隐窝径路术式完成，耳蜗型号：Ａ组
ＣｏｃｈｌｅａｒＬｉｍｉｔｅｄ（澳大利亚）ＣＩ２４ＲＥ（ＣＡ）６例，浙江
诺尔康公司 ＣＳ１０Ａ８例；Ｂ组 ＣｏｃｈｌｅａｒＬｉｍｉｔｅｄ（澳
大利亚）ＣＩ２４ＲＥ（ＣＡ）１１例，浙江诺尔康公司 ＣＳ
１０Ａ１８例。

表３　１４例基因检测阳性患者突变位点

编号 ＧＪＢ２ ＳＬＣ２６Ａ４ ｍｔＤＮＡ１２ＳｒＲＮＡ
１ ２３５ｄｅｌＣ纯合 　　　　— —

２ ２３５ｄｅｌＣ杂合 　　　　— —

３
２３５ｄｅｌＣ杂合
５６２＿６０７ｄｕｐ４６杂合

　　　　— —

４ ２３５ｄｅｌＣ杂合 　　　　— —

５ ２３５ｄｅｌＣ杂合 　　　　— —

６
２３５ｄｅｌＣ杂合
２９９＿３００ｄｅｌＡ＞Ｔ杂合

　　　　— —

７ ２３５ｄｅｌＣ纯合 　　　　— —

８
２３５ｄｅｌＣ杂合
２９９＿３００ｄｅｌＡ＞Ｔ杂合

　　　　— —

９ １７６ｄｅｌ１６杂合
ＩＶＳ７－２Ａ＞Ｇ杂合
１０７９Ｃ＞Ｔ杂合

—

１０ 　　— １２２９Ｃ＞Ｔ杂合 —

１１ 　　— ＩＶＳ７－２Ａ＞Ｇ杂合 —

１２ 　　— ＩＶＳ７－２Ａ＞Ｇ纯合 —

１３ 　　—
ＩＶＳ７－２Ａ＞Ｇ杂合
１２２９Ｃ＞Ｔ杂合

—

１４ 　　— ＩＶＳ７－２Ａ＞Ｇ杂合 —

　　注：检测位点为ＧＪＢ２全长，ＳＬＣ２６Ａ４ＩＶＳ７－２Ａ＞Ｇ、１１７４Ａ＞Ｔ、
１２２６Ｇ＞Ａ、１２２９Ｃ＞Ｔ、１０７９Ｃ＞Ｔ、１５５５Ａ＞Ｇ，ｍｔＤＮＡ１２ＳｒＲＮＡ
１５５５Ａ＞Ｇ、１４９４Ｃ＞Ｔ

２．３　两组患者ＣＡＰ和ＳＩＲ评分比较
两组患者术后１年内不同时间点 ＣＡＰ和 ＳＩＲ

评分均较术前明显提高，且评分随着术后时间的延

长逐渐提高（Ｐ＜０．０５）；但两组患者术前及术后不
同时间点 ＣＡＰ和ＳＩＲ评分比较差异均无统计学意
义（Ｐ＞０．０５），结果详见表４、５。

表４　ＣＡＰ评分值结果　（分，珋ｘ±ｓ）

分组 例数 术前 术后３个月 术后６个月 术后１２个月
Ａ组 １４ １．００±０．６８ １．６４±０．９３ ２．７１±０．９１＠ ４．３６±０．８４＠＃

Ｂ组 ２９ １．０３±０．６３ １．７９±０．７７ ２．６６±０．９４＠ ４．３８±０．７６＠＃

ｔ ０．１６５ ０．５５９ ０．１９５ ０．０８５
Ｐ ０．８７０ ０．５７９ ０．８４６ ０．９３２

　　注：与本组术前比较Ｐ＜０．０５；＠与本组术后３个月比较Ｐ＜０．０５；＃与本组术后６个月比较Ｐ＜０．０５。下表同
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表５　ＳＩＲ评分值结果　（分，珋ｘ±ｓ）

分组 例数 术前 术后３个月 术后６个月 术后１２个月
Ａ组 １４ １．２１±０．４３ ２．１４±０．５３ ２．７９±０．７０＠ ４．２１±０．８０＠＃

Ｂ组 ２９ １．２１±０．４１ ２．１０±０．５８ ２．８３±０．７１＠ ４．０６±０．７５＠＃

ｔ ０．５５０ ０．２２０ ０．１８２ ０．５８１
Ｐ ０．９５７ ０．８２７ ０．８５６ ０．５６４

３　讨论

遗传因素为新生儿及儿童期主要致聋原因，且

以ＮＳＨＬ为主。ＧＪＢ２、ＳＬＣ２６Ａ４、ｍｔＤＮＡ１２ＳｒＲＮＡ
和ＧＪＢ３等基因发生致病突变引起可引起 ＮＳＨＬ，前
３个为主要致聋基因［２４］。柴福等［９］对上述４个耳
聋基因热点变异在语前聋患者中检出率为３６．６２％
（２６／７１），钟泽艳等［１０］在患者及高危人群中的检出

率为３５．３５％（３５／９９），其中２位学者对 ＧＪＢ３基因
变异的检出率均为０。本研究对４３例纳入者ＧＪＢ２、
ＳＬＣ２６Ａ４和ｍｔＤＮＡ１２ＳｒＲＮＡ基因突变阳性的检出
率为３２．５６％（１４／４３），分析该结果与以上２位学者
数据相近，且说明在本地区语前聋患儿中耳聋基因

突变也有较高的检出率。

ＧＪＢ２编码 Ｃｘ２６蛋白，突变导致内耳物质交换
障碍；ＧＪＢ２在ＮＳＨＬ中有高检出率及明显种族、地
区差 异，该 基 因 在 亚 洲 最 常 见 突 变 位 点 是

２３５ｄｅｌＣ［１１］。ＧＪＢ２基因阳性突变检出率彭新等［１２］

为３１．７０％、纪育斌等［１３］为 １９．４１％ ，本研究为

２０．９３％（９／４３），且均以 ２３５ｄｅｌＣ杂合突变为主。
３次研究结果有差异可能受扬州地区突变率较高及
检测策略影响，但仍能说明 ＧＪＢ２基因的在耳聋患
者中有较高的突变率。

ＳＬＣ２６Ａ４基因编码Ｐｅｎｄｒｉｎ蛋白，与内耳淋巴液
吸收有关，是导致大前庭导水管综合征的责任基因，

最常见的突变位点为 ＩＶＳ７－２Ａ＞Ｇ［１４］，本研究
ＳＬＣ２６Ａ４突变检出率１３．９５％（６／４３），稍高于全国汉
族平均水平１０．４６％［１５］，这可能与地域不同及样本量

较小有关，但主要突变位点也是ＩＶＳ７－２Ａ＞Ｇ。
ｍｔＤＮＡ１２ＳｒＲＮＡ突变与药物性耳聋密切相关，

１４９４Ｃ＞Ｔ和１５５５Ａ＞Ｇ是我国药物性耳聋的主要突
变位点［１６］。本研究未检测出该基因突变，可能与该

基因不是语前聋患者的主要病因和此次研究样本量

较小有关［１７］。如果受检者检测出该基因突变，则应

当避免或谨慎使用氨基糖甙类及其他耳毒性药物。

ＧＪＢ３为本土耳聋相关基因，编码缝隙连接蛋白

Ｃｘ３１［１８］，此次研究未检测该基因，但在后续研究会
中分析该基因与耳聋相关性。

ＣＡＰ评估听觉感知能力，反映日常生活环境中
的听觉水平；ＳＩＲ评估言语产生能力，反映患者自发
言语可以被理解的程度［７８］。低龄患者不能较好地

配合主观测听，问卷调查评估能较好评估患者情

况，故本研究选用这两个量表。

既往研究示，致聋病因、耳蜗植入年龄、助听器

佩戴经验、术后康复训练时长等因素对术后康复效

果有影响［１９］；人工耳蜗植入术能有效提高患者听力

及言语能力［２０］，此研究也得到该结论。有学者研究

示ＧＪＢ２相关性耳聋患者人工耳蜗植入术后康复效
果较无该基因突变者好，ＳＬＣ２６Ａ４基因突变与术后
康复效果相关性不明显［２１］；本研究未分别研究不同

基因突变与术后康复效果的影响，仅显示 ＧＪＢ２和
ＳＬＣ２６Ａ４基因突变与人工耳蜗植入术后康复效果
无明显相关性，周鲲鹏等［５］也有类似结论。

综上所述，本地区４３例耳聋患者主要的耳聋突
变基因为ＧＪＢ２、ＳＬＣ２６Ａ４，且 ＧＪＢ２以 ２３５ｄｅｌＣ突变
为主，ＳＬＣ２６Ａ４以 ＩＶＳ７－２Ａ＞Ｇ突变为主，因地
域、样本量等因素影响，不同学者对耳聋基因突变检

测结果略有差别。目前大量耳聋患者病因仍然不明

确，应广泛对耳聋患者行基因筛查，积极寻找更多致

聋基因突变位点，对本地区耳聋的预防、诊疗和及耳

聋预后具有重要指导意义。同时，耳聋基因突变不

是人工耳蜗植入手术禁忌证，基因突变患者在术后

言语听力情况也有明显改善，因此对此类患者也应

当积极推行耳蜗手术治疗，手术的成功施行及良好

的预后对患者个体、家庭及整个社会都有积极影响

和重大意义。

此次研究样本量较少，对研究基因只做了一代

测序，且对患者术后观察时间只有１年，因此在后续
研究中会进一步扩大研究人群、增加基因检测位点，

必要时运用新一代测序技术，对耳聋患者的不同基

因突变类型与人工耳蜗植入术后康复效果的相关

性、术后患者的远期言语康复效果行进一步随访及

研究。
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ＰｒｅｖｅｎｔｉｖｅＭｅｄｉｃｉｎｅｏｆＣｈｉｎｅｓｅＰｅｏｐｌｅ＇ｓＬｉｂｅｒａｔｉｏｎＡｒｍｙ，２０１８，３６

（１１）：１４４８－１４５０，１４６８．

［６］　刘艳慧．聋儿助听器佩戴前后听力检测在 ＷＨＯ和 ＡＮＳＩ分级

标准中的应用分析［Ｊ］．中国卫生标准管理，２０１４，５（１３）：１２３

－１２４．

　　 ＬｉｕＹＨ．Ａｎａｌｙｓｉｓｏｎｔｈｅａｐｐｌｉｃａｔｉｏｎｏｆｈｅａｒｉｎｇｔｅｓｔｂｅｆｏｒｅａｎｄａｆｔｅｒ

ｗｅａｒｉｎｇｈｅａｒｉｎｇａｉｄｉｎＷＨＯａｎｄＡＮＳＩｇｒａｄｉｎｇｓｔａｎｄａｒｄｓ［Ｊ］．Ｃｈｉ

ｎａＨｅａｌｔｈＳｔａｎｄａｒｄＭａｎａｇｅｍｅｎｔ，２０１４，５（１３）：１２３－１２４．

［７］　ＡｒｃｈｂｏｌｄＳ，ＬｕｔｍａｎＭＥ，ＭａｒｓｈａｌｌＤＨ．Ｃａｔｅｇｏｒｉｅｓｏｆａｕｄｉｔｏｒｙｐｅｒ

ｆｏｒｍａｎｃｅ［Ｊ］．ＡｎｎＯｔｏｌＲｈｉｎｏｌＬａｒｙｎｇｏ，１９９５，１６６：３１２－３１４．

［８］　ＡｌｌｅｎＭＣ，ＮｉｋｏｌｏｐｏｕｌｏｓＴＰ，Ｏ＇ＤｏｎｏｇｈｕｅＧＭ．Ｓｐｅｅｃｈｉｎｔｅｌｌｉｇｉｂｉｌｉｔｙ

ｉｎｃｈｉｌｄｒｅｎａｆｔｅｒｃｏｃｈｌｅａｒｉｍｐｌａｎｔａｔｉｏｎ［Ｊ］．ＡｍＪＯｔｏｌ，１９９８，１９

（６）：７４２－７４６．

［９］　柴福，马世博，沈臖．非综合征型聋患儿及其家庭成员常见耳

聋基因变异分析［Ｊ］．中国耳鼻咽喉颅底外科杂志，２０１８，２４

（５）：４５９－４６４．

　　 ＣｈａｉＦ，ＭａＳＢ，ＳｈｅｎＪ．Ａｎａｌｙｓｉｓｏｆｃｏｍｍｏｎｐａｔｈｏｇｅｎｉｃｖａｒｉａｎｔｓ

ｆｏｒｈｅａｒｉｎｇｌｏｓｓｉｎｃｈｉｌｄｒｅｎｗｉｔｈｎｏｎｓｙｎｄｒｏｍｉｃｈｅａｒｉｎｇｌｏｓｓａｎｄ

ｔｈｅｉｒｆａｍｉｌｙｍｅｍｂｅｒｓ［Ｊ］．ＣｈｉｎＪＯｔｏｒｈｉｎｏｌａｒｙｎｇｏｌＳｋｕｌｌＢａｓｅ

Ｓｕｒｇ，２０１８，２４（５）：４５９－４６４．

［１０］钟泽艳，陈剑虹，官志扬，等．非综合征性耳聋患儿家庭耳聋易

感基因突变检测分析［Ｊ］．国际检验医学杂志，２０１８，３９（２１）：

２６６９－２６７２．

　　 ＺｈｏｎｇＺＹ，ＣｈｅｎＪＨ，ＧｕａｎＺＹ，ｅｔａｌ．Ｄｅｔｅｃｔｉｏｎａｎｄａｎａｌｙｓｉｓｏｆ

ｓｕｓｃｅｐｔｉｂｉｌｉｔｙｇｅｎｅｓｆｏｒｆａｍｉｌｙｄｅａｆｎｅｓｓｉｎｃｈｉｌｄｒｅｎｗｉｔｈｎｏｎｓｙｎ

ｄｒｏｍｉｃｈｅａｒｉｎｇｌｏｓｓ［Ｊ］．ＩｎｔｅｒｎａｔｉｏｎａｌＪｏｕｒｎａｌｏｆＬａｂｏｒａｔｏｒｙＭｅｄｉ

ｃｉｎｅ，２０１８，３９（２１）：２６６９－２６７２．

［１１］ＳｉｐｉｎｇＬ，ＱｉＰＰ，ＳｈｅｎｇｙｕｎＬ，ｅｔａｌ．Ａｒｅｖｅｒｓｅｄｏｔｂｌｏｔａｓｓａｙｆｏｒｔｈｅ

ｓｃｒｅｅｎｉｎｇｏｆｔｗｅｎｔｙｍｕｔａｔｉｏｎｓｉｎｆｏｕｒｇｅｎｅｓａｓｓｏｃｉａｔｅｄｗｉｔｈＮＩＳＨｉｎ

ａＣｈｉｎｅｓｅｐｏｐｕｌａｔｉｏｎ［Ｊ］．ＰｌｏＳＯｎｅ，２０１７，１２（５）：ｅ０１７７１９６．

［１２］彭新，关兵，于爱民，等．扬州市２７８例非综合征性耳聋患者常

见耳聋基因突变检测结果分析［Ｊ］．中国眼耳鼻喉科杂志，

２０１３，１３（４）：２５４－２５７．

　　 ＰｅｎｇＸ，ＧｕａｎＢ，ＹｕＡＭ，ｅｔａｌ．Ｍｕｔａｔｉｏｎｏｆｇｅｎｅｉｎｎｏｎｓｙｎｄｒｏｍ

ｉｃｈｅａｒｉｎｇｉｍｐａｉｒｍｅｎｔｐａｔｉｅｎｔｓ：ａｎａｌｙｓｉｓｏｆ２７８ｃａｓｅｓｉｎＹａｎｇｚｈｏｕ

ａｒｅａ［Ｊ］．ＣｈｉｎｅｓｅＪｏｕｒｎａｌｏｆＯｐｈｔｈａｌｍｏｌｏｇｙａｎｄＯｔｏｒｈｉｎｏｌａｒｙｎｇｏｌｏ

ｇｙ，２０１３，１３（４）：２５４－２５７．

［１３］纪育斌，兰兰，王秋菊，等．中国非综合征型聋患者 ＧＪＢ２基因

突变流行病学文献荟萃分析［Ｊ］．听力学及言语疾病杂志，

２０１１，１９（４）：３２３－３２７．

　　 ＪｉＹＢ，ＬａｎＬ，ＷａｎｇＱＪ，ｅｔａｌ．Ｔｈｅｍｅｔａａｎａｌｙｓｉｓｏｆｅｐｉｄｅｍｉｏｌｏｇｉ

ｃａｌｓｔｕｄｉｅｓｉｎＣｈｉｎｅｓｅＮＳＨＬｐｏｐｕｌａｔｉｏｎｗｉｔｈＧＪＢ２ｍｕｔａｔｉｏｎ［Ｊ］．

ＪｏｕｒｎａｌｏｆＡｕｄｉｏｌｏｇｙａｎｄＳｐｅｅｃｈＰａｔｈｏｌｏｇｙ，２０１１，１９（４）：３２３－

３２７．

［１４］ 于晓宇，林礹，吴皓，等．１３５例大前庭导水管耳聋患者

ＳＬＣ２６Ａ４基因突变分析［Ｊ］．中华耳科学杂志，２０１８，１６（２）：

１６０－１６４．

　　 ＹｕＸＹ，ＬｉｎＹ，ＷｕＨ，ｅｔａｌ．ＳＬＣ２６Ａ４ｍｕｔａｔｉｏｎｓｉｎ１３５ｃａｓｅｓｏｆ

ｈｅａｒｉｎｇｌｏｓｓａｓｓｏｃｉａｔｅｄｗｉｔｈｅｎｌａｒｇｅｄｖｅｓｔｉｂｕｌａｒａｑｕｅｄｕｃｔ［Ｊ］．Ｃｈｉ

ｎｅｓｅＪｏｕｒｎａｌｏｆＯｔｏｌｏｇｙ，２０１８，１６（２）：１６０－１６４．

［１５］袁永一，黄莎莎，戴朴，等．２７个省市聋校学生基于 ＳＬＣ２６Ａ４

基因ＩＶＳ７－２Ａ＞Ｇ突变的全序列分析［Ｊ］．中华耳科学杂志，

２０１１，９（１）：１７－２３．

　　 ＹｕａｎＹＹ，ＨｕａｎｇＳＳ，ＤａｉＰ，ｅｔａｌ．Ｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇａｎａｌｙｓｉｓｏｆｅｎｔｉｒｅ

ＳＬＣ２６Ａ４ｇｅｎｅｗｉｔｈｆｏｃｕｓｏｎＩＶＳ７－２Ａ＞Ｇｍｕｔａｔｉｏｎｉｎ２３５２ｐａ

ｔｉｅｎｔｓｗｉｔｈｍｏｄｅｒａｔｅｔｏｐｒｏｆｏｕｎｄＮＳＨＬｉｎＣｈｉｎａ［Ｊ］．ＣｈｉｎｅｓｅＪｏｕｒ

ｎａｌｏｆＯｔｏｌｏｇｙ，２０１１，９（１）：１７－２３．

［１６］刘丹，余红，杨晶群．４０２３例新生儿耳聋基因线粒体１２ＳｒＲＮＡ

突变的研究［Ｊ］．中国优生与遗传杂志，２０１４，２２（１２）：７６－７７．

　　 ＬｉｕＤ，ＹｕＨ，ＹａｎｇＪＱ．Ａｓｔｕｄｙｏｆｄｅａｆｎｅｓｓｇｅｎｅｍｉｔｏｃｈｏｎｄｒｉａ

１２ＳｒＲＮＡｍｕｔａｔｉｏｎｉｎ４０２３ｎｅｏｎａｔｅｓ［Ｊ］．ＣｈｉｎｅｓｅＪｏｕｒｎａｌｏｆＢｉｒｔｈ

Ｈｅａｌｔｈ＆Ｈｅｒｅｄｉｔｙ，２０１４，２２（１２）：７６－７７．

［１７］陈方方，郭紫芬，轩贵平．线粒体１２ＳｒＲＮＡ突变与耳聋相关性

研究进展［Ｊ］．中国抗生素杂志，２０１５，４０（３）：２２８－２３３．

　　 ＣｈｅｎＦＦ，ＧｕｏＺＦ，ＸｕａｎＧＰ．Ａｄｖａｎｃｅｓｏｎｍｉｔｏｃｈｏｎｄｒｉａｌ１２Ｓ

ｒＲＮＡｍｕｔａｔｉｏｎｒｅｌａｔｅｄｔｏｈｅａｒｉｎｇｌｏｓｓ［Ｊ］．ＣｈｉｎｅｓｅＪｏｕｒｎａｌｏｆＡｎｔｉ

ｂｉｏｔｉｃｓ，２０１５，４０（３）：２２８－２３３．

［１８］ＢｈａｔｔｉＡ，ＬｅｅＫ，ＬｅａｌＳＭ，ｅｔａｌ．Ｍａｐｐｉｎｇｏｆａｎｅｗａｕｔｏｓｏｍａｌｒｅ

ｃｅｓｓｉｖｅｎｏｎｓｙｎｄｒｏｍｉｃｈｅａｒｉｎｇｉｍｐａｉｒｍｅｎｔｌｏｃｕｓ（ＤＦＮＢ４５）ｔｏ

ｃｈｒｏｍｏｓｏｍｅ１ｑ４３ｑ４４［Ｊ］．ＣｌｉｎＧｅｎｅｔ，２００８，７３（４）：３９５－３９８．

［１９］陈默，王朝燕，张智雯，等．单侧人工耳蜗植入学龄前耳聋儿童

听觉言语康复效果影响因素分析［Ｊ］．听力学及言语疾病杂

志，２０１６，２４（２）：１７１－１７５．

　　 ＣｈｅｎＭ，ＷａｎｇＺＹ，ＺｈａｎｇＺＷ，ｅｔａｌ．Ｔｈｅｉｎｆｕｌｅｎｃｅｏｆｆａｃｔｏｒｓｏｎ
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ｌａｔｅｒａｌｃｏｃｈｌｅａｒｉｍｐｌａｎｔａｔｉｏｎ［Ｊ］．ＪｏｕｒｎａｌｏｆＡｕｄｉｏｌｏｇｙａｎｄＳｐｅｅｃｈ

Ｐａｔｈｏｌｏｇｙ，２０１６，２４（２）：１７１－１７５．

［２０］曾宪海，赵鹏，邱书奇，等．７４例语前聋患儿国产人工耳蜗植入

术后康复效果分析［Ｊ］．中华耳科学杂志，２０１８，１６（３）：３４４－

３４７．

　　 ＺｅｎｇＸＨ，ＺｈａｏＰ，ＱｉｕＳＱ，ｅｔａｌ．Ｒｅｈａｂｉｌｉｔａｔｉｏｎｏｕｔｃｏｍｅｓｉｎ

ｐｒｅｌｉｎｇｕａｌｌｙｄｅａｆｅｎｅｄｃｈｉｌｄｒｅｎｗｉｔｈｃｏｃｈｌｅａｒｉｍｐｌａｎｔｓｍａｄｅｉｎＣｈｉ

ｎａ［Ｊ］．ＣｈｉｎｅｓｅＪｏｕｒｎａｌｏｆＯｔｏｌｏｇｙ，２０１８，１６（３）：３４４－３４７．

［２１］孔颖，梁爽，刘莎，等．人工耳蜗植入对基因突变致聋儿童康复

效果影响的研究［Ｊ］．临床耳鼻咽喉头颈外科杂志，２０１５，２９

（１３）：１１７２－１１７４．

　　 ＫｏｎｇＹ，ＬｉａｎｇＳ，ＬｉｕＳ，ｅｔａｌ．Ｔｈｅｒｅｓｅａｒｃｈｏｆｒｅｈａｂｉｌｉｔａｔｉｏｎｅｆｆｅｃｔ
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ＪｏｕｒｎａｌｏｆＣｌｉｎｉｃａｌＯｔｏｒｈｉｎｏｌａｒｙｎｇｏｌｏｇｙＨｅａｄａｎｄＮｅｃｋＳｕｒｇｅｒｙ，

２０１５，２９（１３）：１１７２－１１７４．
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