- Historia clinica exhaustiva.

- Analitica general: TSH, iones,
lipidos, VSG, PCR, anticuerpos
relacionados con miositis.
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- Electromiograma:afectacion,
excluye causas neurdgenas.

- Test de ejercicio en isquemia:
descarta glucogenosis, estudio la
funcion de la MADA.
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Acilcarnitinas

Biopsia Muscular *

Y

Analisis genético: NGS.

Figura 2. Algoritmo diagndstico del déficit de Mioadenilato Deaminasa (MADA).
NGS: Next generation sequence.

Biopsia Muscular *: se debe individualizar la necesidad de biopsia muscular para el
diagndstico, ya que en determinadas situaciones podria no ser necesaria.




