
GuAc
(plasma e  urine)

Quadro clinico suggestivo

Screening biochimico
(Cr e GuAc in plasma e urine)

MRS Cr
cerebrale

GuAc
(plasma e  urine)

Cr / Creatinina
(urine)

Attività AGAT
Studio gene AGAT

Attività GAMT
Studio gene GAMT

Studio trasportatore Cr
Studio gene SLC6A8

MRS Cr cerebrale (se non ancora eseguita)

Cr

Algoritmo diagnostico dei difetti primari di creatina

GISMeT-creatina 2007

normale
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