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Abstract 
Introduction: Quantitative metabolite profiling in biological samples has the potential to reflect 
physiological status and to identify disease associated disorders in metabolic pathways. This 
approach is hindered by a wide range of pre-analytical variables. Pre-analytical variables account 
for 32-75% of laboratory errors, which includes the time from when the test is ordered by the 
physician until the sample is ready for analysis. The aims of this study was to evaluate the pre-
analytical errors in diagnostic methods of inherited metabolic disorders. 
Methods: In this study, 35 articles with the key words Pre-analytical Errors, Metabolic disorders, 
Samples, Mass Spectrometry, and Gas Chromatography were searched in PubMed, Google 
Scholar, and Scopus databases from the year 1987 to 2018. 
Results: There are some less controllable sources of pre-analytical errors that can strongly 
influence the reliability of test results in inborn errors of metabolism. These primarily include 
specimen collection, handling samples and physiological variables such as the effect of lifestyle, 
diet, stress, age, gender, positional effects, and endogenous variables such as drugs and circulating 
antibodies. 
Conclusions: As pre-analytical sources of variation can produce unpredictable and unfavorable 
impacts on the wellbeing of patients, a reduction in laboratory testing errors play a significant role 
in assessing and quality improvements. In this respect, good quality specimens, resulting from 
proper training and knowledge about effective factors on laboratory results, are essential for 
minimizing errors and optimizing resource utilization and whole patient management process to 
assure accurate diagnosis. 
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 چکیده

بیولوژیکی منعکس کننده وضعیت فیزیولوژیکی و شناسایی اختلالات مرتبط با  یهانمونهدر  هاتیمتابولبررسی پروفایل  :مقدمه

و از  شودیمدرصد از خطاهای آزمایشگاهی را شامل  19تا  12. متغیرهای قبل انجام آزمایش حدود باشدیممسیرهای متابولیکی 

. هدف این مطالعه بررسی اثر متغیرهای قبل ردیگیمزمان درخواست آزمایش توسط پزشک تا آماده شدن نمونه برای آنالیز را در بر 

 .باشدیمیسمی مادرزادی تشخیصی اختلالات متابول یهاکیتکناز انجام آزمایش در 

مقاله با واژگان کلیدی خطاهای قبل از انجام آزمایش، اختلالات متابولیک مادرزادی، نمونه، طیف سنجی  19در این مطالعه  :کار روش

 تا کنون بررسی گردید. 3561از سال  Scopusو  PubMed ،scholarنظیر  ییهاگاهیپاجرمی، کروماتوگرافی گازی در 

به طور جدی اعتبار نتایج را در اختلالات متابولیک  تواندیمتعداد زیادی از خطاهای قبل از انجام آزمایش وجود دارند که  :هایافته

نمونه، بررسی نمونه و متغیرهای فیزیولوژیک شامل شیوه  یآورجمعقرار دهد. این خطاها در درجه اول شامل  ریتأثمادرزادی تحت 

 .باشدیممورد استفاده  یهایبادیآنتن، جنس، موقعیت اجتماعی و متغیرهای خارجی شامل داروها و زندگی، رژیم غذایی، استرس، س

اثرات غیرقابل پیش بینی و نامطلوب روی سلامت بیمار  تواندیمبا توجه به اینکه متغیرهای قبل از انجام آزمایش  :گیری نتیجه

داشته باشد، کاهش در این خطاها نقش مهمی در برنامه ارزیابی و بهبود کیفیت ایفا خواهد نمود. بدین منظور نمونه با کیفیت مناسب 

قل رساندن خطاها و بهینه سازی ، جهت به حداباشدیمبر نتایج آزمایشگاهی  مؤثرکه نتیجه آموزش مناسب و آگاهی از فاکتورهای 

 .دباشیماستفاده از منابع، کیفیت نتایج و در نهایت بهبود کل فرآیند مدیریت بیمار و اطمینان از تشخیص دقیق ضروری 

 :کلیدی واژگان

 خطاهای قبل از انجام آزمایش

 اختلالات متابولیک مادرزادی

 طیف سنجی جرمی

 کروماتوگرافی گازی
 دانشگاه برای نشر حقوق تمامی

 شمالی خراسان پزشکی علوم

 .است محفوظ

مقدمه

متابولیسم اصطلاحی است که برای اشاره به مواردی از  متابولیسم:

قبیل تبدیل متقابل ترکیبات شیمیایی در بدن، مسیرهای مورد استفاده 

مختلف، ارتباطات این مسیرها و مکانیسم تنظیم  یهامولکولتوسط 

 یهایناهنجار. برای درک رودیمجریان متابولیت در این مسیرها بکار 

متابولیسم  .، نیاز به شناخت متابولیسم طبیعی استهایماریب یانهیزم

گرسنگی، فعالیت، حاملگی و  یهادورهطبیعی شامل سازگاری با 

ن سوخت متابولیک مورد نیاز، در . در بدن انساباشدیمشیردهی 

. اکثر افراد سوخت متابولیک روزانه باشدیمسرتاسر روز نسبتاً ثابت 

، از کنندیممورد نیاز خود را به صورت دو یا سه وعده غذایی دریافت 

)گلیکوژن در کبد و عضله( و لیپیدها  هادراتیکربوه یسازرهیذخاین رو 

ت غذایی لازم اس یهاوعدهدر بین گلیسرول در بافت چربی(  لیآسیتر)

. [3] تا این ذخیره در زمان عدم مصرف غذا مورد استفاده قرار گیرد

وقتی دریافت مواد سوختی، بیش از مصرف انرژی باشد، قسمت مازاد 

. بعد از صرف یک شودیممواد مصرفی اکثراً به شکل چربی ذخیره 

 ردیگیمدر دسترس قرار  هادراتیکربوهغذای طبیعی، منبع فراوانی از 

تا ، در حالت ناشباشدیمگلوکز  هابافتنظر به اینکه سوخت اکثر . [2]

بدن کاهش یافته تا این  یهابافتلازم است مصرف گلوکز در اغلب 

سوخت بتواند در اختیار سیستم عصبی مرکزی )دارای وابستگی زیاد 

 وابسته به گلوکز( قرار گیرد. در این کاملاًقرمز ) یهاگلبولبه گلوکز( و 

جایگزین نظیر اسیدهای چرب و  یهاسوختدیگر از  یهاافتبموارد، 

. با اتمام ذخایر گلیکوژن، اسیدهای کنندیماجسام کتونی استفاده 

آمینه حاصل از نوسازی پروتئینی و گلیسرول حاصل از لیپولیز برای 

 .[2] رندیگیمگلوکونئوژنز مورد استفاده قرار 

متابولیک مادرزادی  یهایماریب متابولیک مادرزادی: یهایماریب

برخی از مسیرهای متابولیسم طبیعی به  هاآناختلالاتی هستند که در 

ت که اس یاپروسه. متابولیسم شوندیمژنتیکی مسدود  یهانقصعلت 

مصرف شده را تجزیه و تبدیل به انرژی  به وسیله آن بدن غذای

ه متابولیک، هنگام تجزی یهایماریب. بنابراین افراد مبتلا به دینمایم

 یهانقص .[1] شوندیمبه انرژی، دچار مشکل  هاآنغذاها و تبدیل 

لکرد با عم ییهانیپروتئکدکننده  یهاژنژنتیکی به علت موتاسیون 

 مروریمقاله 
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 یهادهندهآنزیمی خاص، کوفاکتور آنزیم یا سبب اختلال در انتقال 

امکان  هایماریب. در این [2] شوندیمایجاد  آنزیمی در دو طرف غشا

 نقرار گیرد. در بد ریتأثدارد که بیش از یک مرحله آنزیمی، تحت 

 هامیآنزمتعددی وجود دارند. هنگامی که یکی از این  یهامیآنزانسان، 

غذایی، آهسته و یا  مادهبه درستی فعالیت نکند، پروسه تجزیه یک 

. انسداد مسیرهای متابولیک باعث تجمع سوبسترا شودیممتوقف  کاملاً

ت . علگرددیمقبل از محل انسداد یا نقص محصول بعد از محل انسداد، 

، نقص محصول یا مسمومیت ناشی هایماریببروز علایم بالینی در این 

متابولیک مادرزادی به صورت  یهایماریباز تجمع مواد واسطه است. 

به ارث  Xژنتیکی و با الگوی توارث اتوزوم مغلوب یا الگوی وابسته به 

 یاشدهشناخته  یهایماریبدر بدن انسان تعداد  اکنونهم. رسندیم

ارثی متابولیسم در نظرگرفت،  یهانقصرا به عنوان  هاآن توانیمکه 

متابولیک به  یهایماریبنوع بیماری است. به طورکلی   900بالغ بر 

اختلالات اسیدهای ارگانیک، اختلالات اسیدهای چرب،  یهاگروه

اسیدوز لاکتیک اولیه، اختلالات اسیدهای آمینه، اختلالات سیکل اوره، 

لیزوزوم،  رهیذخ یهایماریب، هادارتیکربوهمتابولیسم  اختلالات

، اختلالات در سنتز استروئیدها )هایپرپلازی یزومیپراکساختلالات 

 ودشیم یبندمیتقسمادرزادی آدرنال( و اختلالات متابولیسم فلزات 

[2 ,9]. 

اساً خطاها در متابولیک مادرزادی: اس یهایماریببر  مؤثرمتغیرهای 

به سه نوع خطای قبل از انجام آزمایش )شامل؛ جمع آوری  هاشگاهیآزما

نمونه، انتقال و پردازش نمونه(، خطای حین انجام آزمایش )انجام 

آزمایشات( و خطای بعد از انجام آزمایش )ارسال گزارش آزمایش، 

 شوندیم یبندمیتقستداخلات، پیگیری بیمار، انجام مجدد آزمایش و..( 

متغیرهایی هستند که از زمان  متغیرهای قبل از انجام آزمایش: .[1, 8]

نمونه جهت آنالیز را  یسازآمادهدرخواست آزمایش توسط پزشک تا 

ن مرحله قرار درصد خطاها در ای 19الی  12. حدود شودیمشامل 

. منابع خطاهای قبل آزمایش متعددی وجود دارد که [5, 6] رندیگیم

قرار دهد و از  ریتأثنتایج آزمایشگاهی را تحت  تواندیمبه طور جدی 

آن جایی که به سختی توسط آزمایشگاه قابل تشخیص است و ممکن 

خود قرار دهد، بایستی با  ریتأثه آزمایش را به شدت تحت است نتیج

آشنا شد. این متغیرها شامل درخواست آزمایش، شناسایی بیمار،  هاآن

 باشدیم هانمونهجمع آوری نمونه، انتقال نمونه و پردازش و آماده سازی 

[6 ,30 ,33]. 

م نمونه بهینه، نمونه این خطاها شامل مراحل جمع آوری نمونه )حج

همولیتیک، نمونه لیپمیک و زرد، زمان جمع آوری نمونه، مدت زمان 

ناشتایی(، بررسی نمونه )معیارهای مربوط به پایداری نمونه شامل انتقال 

و ذخیره( لیبل گذاری نمونه )شماره پذیرش اشتباه، پاک شدن شماره 

ه ژیک شامل شیوپذیرش و شماره پذیرش ناخوانا( و متغیرهای فیزیولو

زندگی، رژیم غذایی، استرس، سن، جنس، موقعیت اجتماعی و 

مورد استفاده و شرایط  یهایبادیآنتمتغیرهای خارجی شامل داروها و 

 .[32] باشدیمانتقال خون 

 با توجه اهمیت خطاهای قبل از انجام آزمایش در اختلالات متابولیکی:

و  ینیبشیپاثرات غیرقابل  توانندیمبه اینکه متغیرهای قبل آزمایش 

نامطلوب روی تشخیص و نهایتاً درمان بیمار داشته باشند، کاهش در 

 یهاهشگایآزماا نقش مهمی در برنامه ارزیابی و بهبود کیفیت این خطاه

ت نمونه با کیفی یآورجمعتشخیص طبی ایفا خواهد نمود. بدین منظور 

بر  مؤثرآموزش مناسب و آگاهی از فاکتورهای  جهینتمناسب که در 

، جهت به حداقل رساندن خطاها و باشدیمآزمایشگاهی  یهاتست

منابع، ارتقاء کیفیت نتایج و در نهایت بهبود بهینه سازی استفاده از 

 . در نتیجه مدیریتباشدیمفرآیند اطمینان از تشخیص دقیق ضروری 

متغیرهای قبل از انجام آزمایش در آزمایشات فاکتوری بسیار مهم جهت 

 .[30, 6] اطمینان از نتایج دقیق است

 روش کار

مقاله با واژگان کلیدی خطاهای قبل از انجام  19در این مطالعه 

آزمایش، اختلالات متابولیک مادرزادی، نمونه، طیف سنجی جرمی، 

و  PubMed ،scholarنظیر  ییهاگاهیپاکروماتوگرافی گازی در 

Scopus  تاکنون بررسی گردید. 3561از سال 

 هاافتهی

 سی اختلالات آمینواسیدها:متغیرهای قبل از انجام آزمایش در برر
به دلیل نقص یک آنزیم  عمدتاًاختلال در سوخت و ساز آمینواسیدها 

و به دنبال آن برخی مواد  دهدیمخاص در یک مسیر خاص رخ 

و از طرفی  شودیم)سوبستراها( در خون افزایش یافته و در ادرار دفع 

 گرددیممسیر بلوکه  ادامهمحصول آنزیمی در خون کاهش یافته و 

پلاسمای هپارینه  نمونهجهت بررسی آمینواسیدهای خون  .[31-39]

نمونه مناسبی است و در صورتی که این نمونه در دسترس نباشد 

. سرم نمونه [36-38] دار استفاده شود EDTAاز پلاسمای  توانیم

 ؛ چون کهشودینممناسبی برای آنالیز آمینواسیدها در نظر گرفته 

 یاپروسهو در طی  شوندیمسرم در دمای اتاق لخته  یهانمونهمعمولاً 

 راز دآمیناسیون آرژینین توسط آرژیناز د نیتیاورنمنجر به تولید 

قرمز، آزادسازی الیگوپپتیدها و از دست رفتن سولفور  یهاگلبول

. اکثر شودیمآمینواسیدها )کاهش آمینواسیدهای گوگردی( 

خون  نمونه. [35] آمینواسیدها در سرم بیشتر از پلاسما هستند

شده روی کارت نیز نمونه مناسبی جهت بررسی  یگذارلکه

لکه گذاری شده و خشک شده  یهانمونهآمینواسیدهای خونی است. 

روی کاغذ بایستی به آزمایشگاه در دمای محیط منتقل شود. پلاسما 

 2خونی جدا شود و برای نگهداری کمتر از  یهاسلولبایستی فوراً از 

 هانمونهنگهداری شود.  -20ساعت در یخچال و بیشتر از آن در فریزر 

تقل شود و در بایستی روی یخ گذاشته و به محل انجام آزمایش من

درجه برای دو ماه و -20دمای فریزر نگهداری شود. نگهداری نمونه در 

بایستی صورت بگیرد. بایستی  تریطولان یهازماندرجه برای  -60در 

در نظر داشت که ممکن است گلوتامین و آسپارژین به تدریج در 

فریز شده )همراه با افزایش گلوتامات و آسپارتات( کاهش  یهانمونه

 .[20] یابند

، باشدیمخونی بسیار بیشتر از پلاسما  یهاسلولاز آنجایی که محتویات 

ری در جداسازی پلاسما در دمای اتاق ممکن است تغییرات چشمگی

مقدار آمینواسیدها داشته باشد. تحت اثر نفوذ آنزیم آرژیناز، آرژینین 

. بنابراین کاهش سطح آرژینین و گرددیم نیتیاورنتبدیل به اوره و 

 یهاسلولدر زمانی که جداسازی پلاسما از  نیتیاورنافزایش سطح 

خونی با تأخیر صورت بگیرد دیده خواهد شد. افزایش چشمگیری از 

در جداسازی پلاسما وجود  ریتأخهوموسیستئین نیز در مواردی که 

پلاسما نباید همولیز باشد؛ چرا که  نمونه .[35] دارد گزارش شده است
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 همکارانو  مختاریه

لی قرمز تفاوت خی یهاگلبولمحتوای آمینواسیدها در پلاسما نسبت به 

ر گلبول زیادی در متابولیسم آمینواسیدها د یهامیآنززیادی دارد و 

که منجر به تغییر مقدار اصلی آمینواسیدها در  کنندیمقرمز شرکت 

همولیز تغییرات قابل توجهی در مقادیر  یهانمونه. در شودیمپلاسما 

؛ به طور معمول در نمونه همولیز میزان خوردیمآمینواسیدها به چشم 

گلایسین، تورین و آسپارتات افزایش و میزان آرژینین و سیستین 

. فرد مورد آزمایش حداقل یک هفته سابقه انتقال خون ابدییمهش کا

 .[35] نداشته باشد

پروتئینی( منجر به افزایش  یهامیرژاز آنجایی که مصرف غذا )بویژه 

که نمونه  گرددیم؛ پیشنهاد شودیمبرخی آمینواسیدها در خون 

 یریگنمونهساعته برای بالغین جمع آوری گردد و بایستی  32ناشتای 

جهت  .[23] ورت گیردساعت بعد از صرف شیر ص 1تا  2در نوزادان 

بررسی آمینواسیدهای ادرار جمع آوری ادرار رندوم )بدون نگهدارنده( 

ساعت )نگهداری در یخچال در طول  22کافی است و جمع آوری ادرار 

نه ادرار بایستی فاقد آلودگی جمع آوری( به ندرت نیاز است. نمو

 نمونهدفعی آمینواسیدها است( باشد.  یهاتیمتابولمدفوعی )دارای 

 pHادرار با آلودگی باکتریایی فاقد اعتبار است؛ چرا که منجر به تغییر 

ادرار بایستی به سرعت  نمونه. شودیممحیط و تغییر آمینواسیدها 

 .[35] مخلوط شده و فریز شود تا از کاهش آمینواسیدها جلوگیری شود

مصرف برخی داروها ممکن است منجر به تغییر سطح آمینواسیدهای 

پلاسمایی شود، به طور مثال مصرف والپروات سدیم منجر به افزایش 

 .شودیمآرژینین پلاسمایی 

 :متغیرهای قبل از انجام آزمایش در بررسی اختلالات آسیل کارنیتین

( در غشای CPT-Iکارنیتین پالمیتوئیل ترانسفراز تیپ یک )پروتئین 

خارجی میتوکندری، ترانسپورتر کارنیتین یا آسیل کارنیتین ترانس 

پروتئین کارنیتین پالمیتوئیل ترانسفراز تیپ دو  و( CACT)لوکاز 

(CPT-II در غشای داخلی میتوکندری وظیفه انتقال آسیل کوآ به )

دیل به آسیل کارنیتین را دارند. نقص در داخل میتوکندری از طریق تب

مربوطه، منجر به افزایش آسیل  یهانیپروتئعملکرد هر کدام از 

ترجیحی برای افراد دارای علامت  نمونه .[21, 22] گرددیم هانیتیکارن

 هاشگاهیآزماو بدون علامت پلاسمای هپارینه و یا سرم است. برخی از 

از نمونه جمع آوری شده روی کارت و آنالیز با استفاده از دستگاه 

رویکرد جدیدی  تواندیمکه  کنندیماسپکترومتری جرمی استفاده 

 آزمایش باشد دهندهانجام  یهاشگاهیآزمانمونه به  ترراحتجهت انتقال 

[35]. 

یستی سرم یا پلاسما با نمونهناپایدارند،  هانیتیکارناز آنجایی که آسیل 

خونی جدا و فریز شود. ذخیره سازی طولانی  یهاسلولبه سرعت از 

مدت در دمای اتاق منجر به کاهش شدید آسیل کارنیتین به همراه 

. در صورتی که شودیمن کوتاه آسیل کارنیتی یهارهیزنجتخریب 

به طور نامحدود پایداری دارند. شاهد  شوندیمذخیره  -60در  هانمونه

معتبری جهت تغییرات روزانه آسیل کارنیتین نیست، بنابراین در هر 

نمونه را جمع آوری نمود. اماّ سطح آسیل کارنیتین  توانیمزمان از روز 

ونه ناشتا جمع آوری در سنین مختلف، متفاوت است. بهتر است که نم

ساعت به  26الی  22جمع آوری شده بایستی ظرف  یهانمونهگردد و 

. [22] همراه با یخ خشک به آزمایشگاه انجام دهنده آزمایش ارسال شود

بایستی در  شوندیمکاغذی لکه گذاری  یهاکارتکه روی  ییهانمونه

مایع آمنیوتیک  .[35] دمای اتاق به آزمایشگاه انجام دهنده ارسال شود

برای تشخیص قبل از تولد اختلالات مادرزادی متابولیسم قابل  تواندیم

. ردیگیماستفاده باشد. در حالی که نمونه ادرار کمتر مورد استفاده قرار 

با نمونه روی کارت و یا نمونه صفراوی  تواندیمس از مرگ غربالگری پ

 .[29] انجام شود

جهت تفسیر مناسب نتایج آزمایش، اطلاعات بالینی و سایر اطلاعات 

شامل سن، جنس، رژیم غذایی، داروهای درمانی و شجره خانوادگی 

 .[31] است مورد نیاز

متغیرهای قبل از انجام آزمایش در بررسی اختلالات ارگانیک اسیدها: 

ا ی هایچرب، هانیپروتئبه علت نقص در متابولیسم  هایماریباین 

ایجاد شده و با اسیدوز متابولیک همراه با کتوزیس،  هادراتیکربوه

همراه با افزایش سطح لاکتات و افزایش سطح خفیف آمونیاک مشخص 

نمونه مورد نیاز جهت تجزیه و تحلیل ارگانیک اسیدها،  .[28] شوندیم

به  ادرار بایستی نمونه. باشدیمافی گازی، ادرار با استفاده از کروماتوگر

ساعته(  22مشخص )برای مثال  دارزمانصورت رندوم یا به صورت 

ادرار بایستی در ظروف تمیز و بدون نگهدارنده  نمونهجمع آوری شود. 

در صورتی که تجزیه و تحلیل و آنالیز به  .[26, 21] جمع آوری شود

نیازی به فریز کردن نمونه نیست. اما در صورتی  شودیمسرعت انجام 

 نهنموکه قرار است آزمایش در آزمایشگاه دیگری انجام شود بایستی 

د اری شونادرار در کنار یخ خشک منتقل شود و به صورت یخ زده نگهد

درجه ذخیره شود، نمونه ارگانیک  -20و در صورتی که نمونه ادرار در 

 یهانمونهاسید در آن تا چندین سال پایدار است. در حالت ایده آل 

ساعت در دمای یخچال )نه دمای اتاق( قابل نگهداری  22ادرار به مدت 

رس تهستند. در صورتی که انجماد قابل انجام نبود و یا یخ خشک در دس

تیمول و یا کلروفرم  -مثل سدیم آزید  هانگهدارندهنبود از برخی 

. لازم به [35] استفاده نمود هایباکترجهت جلوگیری از رشد  تواندیم

ذکر است که بررسی ارگانیک اسیدها روی نمونه مایع آمنیوتیک در 

 .[29] دمای اتاق تا هفت روز دارای پایداری است

در طول ناشتایی و بحران متابولیکی اغلب ارزشمندتر است،  یریگنمونه

 . دو عاملشوندیمانتخابی دفع  هاتیمتابولچرا که در بیشتر مواقع 

دفع ارگانیک اسیدها را افزایش دهد؛ اول، افزایش دفع  تواندیم

خاص و  یهامیرژغیراختصاصی در برخی شرایط مانند مصرف داروها، 

شرایط فیزیولوژیکی خاص و دوم، ممکن است به دلیل متابولسیم 

دفع غیرطبیعی  یاروده یهاعفونتایجاد شود؛ بطور مثال در  هایباکتر

d-شودیماراهیدروکسی فنیل استات و.. دیده لاکتات، متیل مالونات، پ 

بهتر است نمونه بدست آمده در طول زمان حاد بیماری و عدم  .[28]

شود؛ چرا که وقتی بیمار در ظاهر نرمال  یآورجمعجبران سوخت و ساز 

غلب نزدیک به نرمال شده و در غیرطبیعی ا یهاتیمتابولباشد سطح 

 .[35] ابندییمادرار کاهش 

کاغذی که خشک شده باشد قابل استفاده  یهاکارتنمونه ادرار در 

است، که بایستی خشک شده و در دمای اتاق به آزمایشگاه ارسال شود. 

از پلاسمای هپارینه، مایع مغزی  توانیمدر موارد نادر، به جای ادرار 

 CSFپلاسما،  یهانمونه. [25] مایع زجاجیه استفاده نمود نخاعی، و یا

فریز شوند. مصرف برخی از دارو منجر به  عاًیسرو مایع زجاجیه بایستی 

اسید  الپروئیک؛ به طور مثال مصرف وشودیمتغییر در ارگانیک اسیدها 

هیدروکسی -9هیدروکسی ایزو والرات، -1منجر به افزایش دفع ادراری 



 

13 

 0317 پاییز ،3 شماره ،01 دوره ،علوم پزشکی خراسان شمالی مجله

اسیدها و به مقدار  کیلیکربوکسیدهیدروکسی استون، -1استون و 

 .[10] شودیمکمتر هگزانوئیل گلایسین و تیگلیل گلایسین 

 :هادراتیکربوهمتغیرهای قبل از انجام آزمایش در بررسی اختلالات 
ت که به عل دهندیمیک گروه ناهمگن را تشکیل  هایماریباین گروه از 

ناتوانی در متابولیزه شدن برخی از قندها، اختلال در سنتز گلیکوژن یا 

ا ممکن است که ب هایماریب. این شوندیماختلال در گلوکونئوژنز ایجاد 

علایمی همچون هیپوگلیسمی، هپاتواسپلنومگالی، اسیدوز لاکتیک یا 

 .[1] کتوزیس بروز کنند

، از آزمایشات هادراتیکربوهجهت بررسی اولیه اختلالات متابولیسم 

کیفی مانند بررسی حضور یا عدم حضور قند در ادرار با روش 

. نمونه ادرار رندوم مناسب شودیمکروماتوگرافی لایه نازک استفاده 

بایستی سریعاً در یخچال نگهداری شود.  یآورجمعبوده و پس از 

ماه  2هفته و در دمای فریز تا  2پایداری آن در دمای یخچال حدود 

نمونه بایستی حداکثر تا یک ساعت به آزمایشگاه انجام دهنده  است.

 توانیمارسال گردد. نمونه ادرار نیاز به دپروتئینه کردن ندارد و 

 مستقیماً مورد استفاده قرار بگیرد.

م مسیرهای متابولیس یهامیآنزغربالگری نوزادان نیز برخی  یهاپنلدر 

که ل نمونه. در این موارد، دشویمبه صورت کمی بررسی  هادراتیکربوه

مورد  یهامیآنز. [13] خون خشک شده روی کارت بسیار مناسب است

باکتریال غیرفعال شده و  یهایآلودگبررسی، در مقابل دما و رطوبت و 

ستی ؛ پس بایکنندیمدر آزمایشات غربالگری نتایج مثبت کاذب ایجاد 

دمای اتاق )یا کمتر( نگهداری و حمل شود. افراد  نمونه لکه خون در

مورد غربالگری بایستی حداقل در طی سه ماهه گذشته خون دریافت 

 .[2] نکرده باشند، چرا که ممکن است منجر به منفی کاذب گردد

 یهامیآنزش در بررسی اختلالات متغیرهای قبل از انجام آزمای

، هانیکوپروتئیگل، تجمع هایماریبلیزوزومی: علت ایجاد این 

مختلف به  یهابافت، در لیزوزوم هاکانینوگلیکوزآمیگلگلیکولیپیدها یا 

اغلب در  هایماریبمتفاوت مسیر است. این  یهامیآنزعلت نقص در 

ه آزمایشگاهی، بلکه به وسیل یهاافتهیاواخر دوران کودکی، نه به وسیله 

, 12] کنندیمارگانومگالی، چهره خشن و تخریب بافت عصبی بروز 

11]. 

 DBS: Dried Bloodنمونه لکه خون خشک شده روی کارت )

Spots ییاهنمونهلیزوزمی است.  یهامیآنز( نمونه مناسبی جهت آنالیز 

روی کارت ریخته شوند فعالیت  EDTAکه با خون حاوی ضدانعقاد 

آنزیم بالاتری را نسبت به خون بدون ضد انعقاد روی کارت دارند. از 

که خون بایستی در حجم مشخص در مرکز طرف دیگر با توجه به این

ریخته شود، افزایش مقدار خون منجر به افزایش اندکی در  هارهیدا

. بایستی در نظر داشت که بیمار حداقل از سه گرددیم هامیآنزفعالیت 

بهترین دما  .[12, 13] ، انتقال خون نداشته باشدیریگنمونهروز قبل از 

درجه است و با افزایش دما تا  2جهت خشک شدن نمونه روی کارت، 

. جهت نگهداری ابدییمبه شدت کاهش  هامیآنزدرجه فعالیت  29

ماه  8در دمای اتاق یک هفته و در دمای یخچال یا فریزر تا  ،هانمونه

نباید در رطوبت و دمای بالا  DBSفعالیت آنزیم پایداری دارد. نمونه 

 .[12] گرددیم هامیآنزقرار بگیرد چرا که منجر به کاهش فعالیت 

حساس، قابل اطمینان و ارزان است. از طرف دیگر با  کاملاًاین نمونه 

بسیار راحت است.  هاشگاهیآزماوجود این نوع نمونه، ارسال آن به سایر 

بهتر است که نمونه در پاکت پلاستیکی )نه کاغذی( که دارای محافظ 

است به آزمایشگاه انجام دهنده آزمایش ارسال شود. در صورتی که 

درجه قرار بگیرند  -20در دمای  ریگنمدر کیسه پلاستیکی با  هانمونه

لیزوزمی گاهاً فعالیت  یهامیآنزدر بررسی  .[19] ماه پایداری دارند 8تا 

که معمولاً ناشی از مشکلات قبل  ابدییمچندین آنزیم همزمان کاهش 

آزمایش مانند افزایش دمای نمونه است، در نتیجه آگاهی داشتن نسبت 

غربالگری لیزوزمی را  یهاپنلبه این شرایط، میزان مثبت کاذب در 

 .دهدیمکاهش 

 بحث

مرحله آزمایشگاهی بوده و  نیترمهممرحله قبل از انجام آزمایش، 

ی بیمار شرایط بحرانی و حاد ایجاد کند. مراحل برای سلامت تواندیم

انجام آزمایش و بعد از انجام آزمایش نیز وابستگی زیادی به کیفیت و 

صحت نمونه ارائه شده )قبل انجام آزمایش( دارند. به عبارت دیگر 

بر روی  کنندیمپرسنل آزمایشگاه که در جمع آوری نمونه همکاری 

تقیم دارند؛ بنابراین افراد جمع آوری مس ریتأثگزارش آزمایشات بیمار 

کننده نمونه، بایستی خطاهای وابسته به آزمایش که نتایج غیرواقعی را 

داشته  هاآنرا به طور کامل شناخته و سعی بر حذف  کنندیمایجاد 

باشند. همچنین به دلیل اهمیت خطاهای قبل از انجام آزمایش در 

تایج ایستی این مشکلات در نتفسیر آزمایشات غربالگری متابولیکی، ب

 گزارش و در تفسیر آن درنظر گرفته شود.

 نتیجه گیری

و انطباقات جهت جلوگیری و شناسایی خطاهای  هاروشدر این مقاله 

منجر به کاهش چشمگیر  تواندیمقبل از انجام آزمایش آورده شده که 

شود. اهآناشتباهات آزمایشگاهی و تفسیر 
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