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De kwalitatieve analyse van galzuren in urine behoort tot de eenvoudigste applicaties van tandem massaspectrometrie (MS/MS), maar is van aanzienlijke diagnostische betekenis. De uitvoering omvat het centrifuren urine en inspuiten van het supernatant op een HPLC-MS/MS met  negatieve electrospray ionisatie. Er worden full-scans over het m/z-gebied 380-700 gemaakt of er worden specifieke parent-scnas uitgevoerd om informatie te krijgen over de aanwezigheid van glycine-esters, taurine-esters, sulfaten en glucuroniden.

Sinds tien jaar worden in het Academisch Medisch Centrum bij geselecteerde patiënten galzuurspectra in urine gemaakt in het kader van biochemische basisdiagnostiek. Naast de verwachte patiënten met peroxisoom biogenesedefecten (PBD; Zellweger spectrum) werden patiënten opgespoord met de volgende aandoeningen:

· 3-oxo-(4-steroïd 5(-reductase deficiëntie
· 3(-hydroxy-(5-steroïd dehydrogenase deficiëntie
· cerebrotendineuze xanthomatose (+ LDL-receptor defect)

· geïsoleerde defecten in de peroxisomale (-oxidatie (racemase, SCPx, DBP)

· Smith-Lemli-Opitz syndroom

Bekendheid met de primaire afwijkende galzuurprofielen geeft de mogelijkheid om patiënten met secundaire cholestatische icterus, bijvoorbeeld door een galgangafsluiting, met meer zekerheid te diagnostiseren. 

De indicaties voor galzuuronderzoek zijn in de loop der jaren duidelijker geworden.
