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FERROPORTIN HASTALIK TARAMASINI DESTEKLEMEK VE GELISTIRMEK iCiN BASIT BiR KLINiK SKOR

A simple clinical score to promote and enhance ferroportin disease screening
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Metabolik sendromla iliskili artan demir yiki ¢ok yaygin bir durumdur. Ferroportin hastaligi, prevalansi
baslangicta dislinilenden daha yiiksek olan baskin bir genetik asiri demir yiikleme bozuklugudur. Birbirlerinden

ayirt etmek zor olabilir.

Ancak genetik testlerin sinirll mevcudiyeti ve kesin kilavuzlarin eksikligi yeterli taramayi engellemektedir. Bu
makalede, klinisyenlerin genetik test yapip yapmayacaklarina karar vermelerine yardimci olmak (zere
gelistirilmis basit ve kesin bir klinik skor tarif edilmektedir. Bu nedenle, ¢alismacilar ferroportin hastalk

taramasini tesvik etmek ve gelistirmek igin hazir bir puanlama sistemi gelistirmeyi amaglamislardir.

Calismanin metodolojsinde tiiretilmig kohort ve kontrol kohortu tanimlanmistir. Tiiretilmis kohort,
¢alismacilarin olusturdugu nadir hastalik aginda 2008'den 2016'ya kadar ferroportin hastaligi icin test edilen
probandlardan olusmus. Veriler prospektif olarak kaydedildi. Onemli kriterleri belirlemek icin tek degiskenli ve
cok degiskenli lojistik regresyon ve agirlikli puan hesaplamak icin odds oranlari kullanildi. Onceden tanimlanmis
bir hedef olan %90 duyarlilikla bir ROC egrisi kullanilarak bir kesim degeri tanimlandi. Capraz dogrulama igin

bagimsiz bir kohort kullanildi.

Derivasyon kohortu 1.306 hastayi iceriyordu. Ortalama yas 5514, ferritin 1.351+1.357 ug/L ve karaciger demir
konsantrasyonu (LIC) 16677 umol/g idi. Toplam 71 hastada patojenik varyantlar (n = 32) tanimlandi. Cok
degiskenli analizde kadin cinsiyet, daha gen¢ yas, daha yiksek ferritin dlzeyi, daha yiksek karaciger demir
konsantrasyonu (LIC) ve hipertansiyon veya diyabetin olmamasi, ferroportin hastaligi tanisi ile anlamh sekilde
iliskiliydi (tim derivasyon kohortunda egrinin altinda kalan alan 0.83 [0.78-0.88]). Agirlikli puan cinsiyet, yas,

hipertansiyon veya diyabet varligi, ferritin diizeyi ve karaciger demir konsantrasyonu (LIC) temel alinarak



yapilmistir. Derivasyon kohortunda eksik degerler olmaksizin 0,83 (0,77-0,88) egrinin altinda kalan alan elde
edildi. Kesim degeri olarak 9.5 kullanildiginda, duyarhlik %93.6 (91.7-98.3), 6zgiillik %49.5 (45.5-53.6), pozitif

likelihood orani 1.8 (1.6-2.0) ve negatif likelihood orani 0.17 (0.04-0.37) idi.

Sonug olarak, bu makalede rutin klinik uygulamada hastalari ferroportin hastaligina karsi taramak igin

kullanilabilecek basit kriterler ve iyi tani performansi icin hazir bir skor tanimlandigi ileri stirilmektedir.
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