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DIJITALLESEN KULAK BURUN BOGAZ
PRATIGINDE TELE-TIP UYGULAMALARI

Mimtaz Taner TORUN?

1. GIRIS

Tele-tip, Diinya Saghk Orgiitii tarafindan "bilgi ve
iletisim teknolojilerinin mesafeleri asarak tani, tedavi, hastalik
Onleme, arastirma ve tip egitimi amaciyla uzmanlarca
sunulmasit" olarak tanimlanmistir (1). Bu terim, tibbi uzmanlk
dallarinin kendi i¢inde ve aralarinda, iki saglik uzmani arasinda
telefonda yapilan basit bir vaka tartismasindan, ameliyathaneden
kilometrelerce uzaktaki bir cerrah tarafindan gerceklestirilen
karmasik robotik cerrahiye kadar, cok genis bir uygulama
yelpazesini kapsar. Kulak Burun Bogaz Hastaliklari (KBB)
alaninda bu yaklagim Tele-KBB veya uluslararas literatiirdeki
adiyla Tele-Otolaryngology olarak kavramsallasmustir (1, 2).

Tarihsel gelisimine bakildiginda Tele-KBB uygulamalari
19901 yillarda, diger alanlarda oldugu gibi, ilk adimlarini
atmaya baglamistir (1, 3). 2000'li yillarda genis bant internet
altyapisinin ~ yayginlagsmasi, yiksek ¢oziiniirlikli  dijital
otoskoplarin, taginabilir endoskopik sistemlerin, yapay zeka
destekli yazilimlarin ve bulut tabanli hasta yonetim sistemlerinin
kullanima girmesiyle bu gelismeler hizli bir ivme kazanmistir
(2-4). Ozellikle COVID-19 kiresel pandemisi déneminde st
solunum yolu muayenesinin yiiksek bulas riski tagimasi, Tele-
KBB'yi "bir secenek" olmaktan ¢ikarip "klinik gereklilik"
seviyesine tagimigtir (2).

L Prof. Dr., Bandirma Onyedi Eyliil Universitesi, Tip Fakiiltesi, KBB Anabilim
Dali, ORCID: 0000-0002-5194-4234.
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Tele-KBB hizmetlerinin saglanmasi temelde iki ana
teknik altyapi iizerinde yiiriitiilebilir.

1. Es Zamansiz Mod (Store-and-Forward / Depola-ve-
Ilet): Birinci basamak saghk personeli, hasta yakinlari
veya hastanin kendisi tarafindan yiiksek c¢oOziintirlikli
dijital otoskoplar, fleksibl endoskoplar veya yuksek
¢OzUnUrlUKIG kameralar araciligiyla alinan goriinti,
video ve tetkik sonuclarinin sifreli aglar iizerinden
uzmandan bagimsiz bir zamanda incelenmek {iizere
sunucuya aktarilmasidir.  Yanit siiresini  hekimin
takvimine esnek bicimde dagitmasi bakimindan is
yukinl dengeler (5).

2. Es Zamanh Mod (Senkron / Real-Time): Hekim ile
hastanin (veya yardimci saglik personelinin esliginde)
yiiksek hizli canli video konferans platformlar1 tizerinden
dogrudan iletisim kurdugu modeldir. Geligmis {initelerde
cevre birimler (dijital otoskop, fleksibl stroboskop) canli
yayina baglanarak uzmanin anlik tan1 ve yonlendirmesini
miimkiin kilar (6,7).

Gunumizde Tele-KBB’ de dijital muayene ekipmanlari
olarak dijital otoskop, video endoskop & laringoskop ve dijital
odyometre / uyarilmis beyin sap1 yanitlar1 (ABR) / Otoakustik
Emisyon (OAE) cihazlar1 kullanilabilmektedir. Bu cihazlardan
elde edilen veriler hastane bilgi yonetim sistemleri (HBYS) /
gorintu arsivleme ve iletisim sistemlerine (PACS) entegre
edilerek muayene goriintiilerinin ve tibbi verilerin tipta dijital
goruntileme ve iletisim (DICOM) formatinda saklanmasi ve
saglik seviyesi yedi (Health Level Seven, HL7) veya hizli saglik
hizmetleri aras1 is birligi kaynaklar1 (Fast Healthcare
Interoperability Resources, FHIR) gibi protokolleri araciligiyla
HBY'S sistemlerine aktarim1 saglanabilmektedir.
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2. TELE-KBB KULLANIM ALANLARI
2.1. Tele-Otoloji ve Tele-Odyoloji

Otoloji, yuksek c¢cozinlrlikli optik ve kamera
sistemlerinin dijitallesmesi sayesinde, Tele-KBB
uygulamalarimin en yiliksek tanisal hassasiyete ulastigi alt
alandir. Dijital otoskoplarin kullanimiyla elde edilen timpanik
membran gorsellerinin (perforasyon, ser6z otit, kolesteatom,
buson, dis kulak yolu mantarlari gibi) uzman hekim tarafindan
degerlendirilmesindeki dogruluk oranit %85 ila %95 arasinda
degiskenlik gostermekte, ylz ylze muayene ile yuksek uyum
sergilemektedir (8). Otomatik odyometri ve video otoskoplar
diinyanin dort bir yanindaki uzak ve kirsal topluluklarda kulak
hastalig1 ve isitme kaybi olan hastalari teshis etmeyi ve hastalig
daha rahat yonetmeyi miimkiin kilmistir. Son ddnemde one
¢ikan en onemli kiritlim, evrisimli sinir aglar1 (Convolutional
neural networks, CNN) ve derin 6grenme algoritmalarinin
otoskopik muayeneye entegrasyonudur (4). Literatiirde
yayinlanan ¢ok merkezli ¢alismalarda, CNN tabanh
algoritmalarin otoskopik gorseller iizerinden bill6z mirinjit,
efizyonlu otitis media, akut otitis media ve normal timpanik
membran ayrimmi %91,5 ila %96,8 arasinda degisen bir
duyarlilik ile gerceklestirdigi gosterilmistir (4). Bu gelisme,
birinci basamakta calisgan pratisyen hekimlerin Tele-KBB
araciligryla uzmana ilettigi vakalarda yanlis sevk oranini ciddi
bi¢cimde diisiirmektedir (4).

Akilli telefonlara monte otoskop uglari ya da video
otoskoplar sayesinde dis kulak yolu ve orta kulak patolojilerinin
degerlendirilmesi miimkiin olabilmektedir. Bu sayede cerrahi
sonras1 takipler uzaktan yapilip erken miidahale gerektigi
durumlarda daha hizli miidahale sansi olmaktadir. Miringotomi
uygulanan veya ventilasyon tiipii takilan hastalarin takipleri,
timpanoplasti geciren hastalarin greft kontrolleri ve kronik otitli
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olgularin medikal tedaviye yanit1 es zamansiz otoskopik veri
aktarimi ile giivenle izlenebilir.

Saxby ve ark. Avustralya’ da yaptiklar1 bir pilot
caligmada tele-otoloji ve tele-odyoloji ile ilgili 6nemli
bilesenlerin dijital anamnez formu, video otoskop, timpanometri
ve otomatik odyometri oldugunu bildirmis, bu bilesenlerin
kullanim algoritmalarin1 detaylandirmiglardir. Caligmada tablet
tabanli ShoeBox Odyometre (ShoeBox Ltd., Ottawa, Kanada),
bilgisayar tabanli Electronica 800M Hava Yolu Tarama
Odyometresi (Electronica Technologies, Fransa) ve akilli telefon
tabanli HearX HearTEST odyometreler (HearX Group, Pretoria,
Guney Afrika) sayesinde uzaktan odyometrik tetkiklerin
yapilmasmm miimkiin oldugu bildirilmistir (9). 2011'den bu
yana, Avustralya'nin kuzey bolgesi eyaletinde izole yasayan
3.950 Aborjin ve Torres Bogazi Adalis1 birey iizerinde tele-
otoloji hizmeti ile yilda ortalama 759 inceleme gergeklestirilerek
toplam 13.726 kulak muayenesi yapilmis ve bu kritik niifustaki
kulak  hastaliklartyla miicadelede o6nemli bir ilerleme
kaydedildigi bildirilmistir (10).

Isitme degerlendirmesi igin geleneksel odyometrinin yani
sira tablet, bilgisayar ve akilli telefon tabanli odyometriler
gelistirilmis olsa da uygulanabilirlik konusunda literatiirde
celiskili veriler mevcuttur. Lancaster ve arkadaslari 6grenciler
tizerinde  geleneksel isitme taramalar1 ile tasinabilir
odyometreler kullanilarak uzaktan gerceklestirilen isitme
taramalarin karsilastirmis, iki test yontemi arasinda énemli bir
fark ortaya ¢ikmadigini bildirmiglerdir (11). Farkli ¢alismalarda
tablet tabanl testlerle elde edilen sonuglarin gegerli oldugu
bulunmus ve tablet tabanli taramalarm oOzellikle okul
ortamlarinda kullanim i¢in vaat edici olabilecegini One
sirilmustir (12,13). Khoza-Shangase ve Kassner geleneksel
odyometri ve iPad yontemi (6zellikle UHear™) ile elde edilen
test sonuglarmi karsilagtirmig, iPad yontemi ile elde edilen
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esikler geleneksel teste kiyasla anlamli derecede daha koti
cikmis; yazarlar bu durumu daha yiikksek ortam giiriiltiisii
seviyelerine, transdiiserlerin farkliligina ve yetersiz kalibrasyona
baglamigtir (14). Bagka bir ¢aligmada ise tarama programi,
sessizde konusma, giiriiltide konusma ve giiriiltiide saf sesler
test edilmis, isitme kaybi tipinin olgularm yalnizca iicte ikisinde
dogru tanimlandigi sonucuna varilmistir (15). Rehabilitasyon ve
isitme destek siireglerinin takibinin (6rnegin iletim tipi ve mikst
tip isitme kaybi olan bireylerin dis kulak yolu agiklig1 kontrold,
kemige monte isitme cihazi (BAHA) implantasyon sahasmin
takibinin ve isitme cihaz ayarlar1) tele-otoloji cercevesinde
yurutulebilecegi bildirilmektedir (16).

Yenidogan isitme taramasi kapsaminda uygulanan OAE
ve Otomatik ABR verileri yerel merkezlerdeki cihazlardan ana
merkeze aktarilarak degerlendirme yapilabilir. Yetiskinlerde ise
bilgisayar tabanli kalibre odyometreler kullanilarak uzaktan
tarama odyometrisi ve esik tespiti yapilabilmektedir (17). Yeni
nesil dijital isitme cihazlari, disiik enerjili bluetooth altyapisini
kullanarak hastanin akilli telefonundaki mobil uygulama
tizerinden dogrudan bulut sunucularmma baglanir, odyolog,
hastanin ger¢ek yasam ortaminda (giirtiltiilii restoran, acik alan
vb.) deneyimledigi akustik sorunlar1 es zamanli inceleyerek
kazang, frekans baskilama ve giiriiltii azaltma parametrelerini
uzaktan gunceller.

Koklear implant kullanicilarinda uzaktan tele-fitting ile
islemci  haritalandirmas1  yapilabilmektedir.  Guvenli  veri
protokolleri {izerinden ulasilan sistemde T ve C seviyeleri
ayarlanabilir; empedans telemetrisi ve uyarilmis bilesik eylem
potansiyelleri Olciilerek cihazin  elektriksel fonksiyonelligi
fiziksel temas olmaksizin teyit edilebilir (18).

Benign paroksizmal pozisyonel vertigo manevralari
sonrasi persistan bas donmesi yasayan veya vestibiiler
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hipofonksiyonu bulunan hastalara ev ortaminda uzaktan
vestibller rehabilitasyon egzersizleri verilir ve bunlarin
monitdrizasyonu yapilabilir (19). Ayrica tinnitus hastalarinda ise
internet tabanli biligsel davranisg1 terapi ve ses maskeleme
rehabilitasyon protokolleri yiiksek basariyla uygulanmaktadir
(20).

Uzaktan isitsel rehabilitasyon uygulamalari ile ilgili
giderek artan sayida literatiir verisi bulunsa da halen bu
uygulamalarin smirliliklart bulunmaktadir. Bu tip uygulamalar
hasta memnuniyetini artirsa da teknolojik alt yap1 maliyetleri,
klinik entegrasyon i¢in gereken alt yapi, egitilmis personel ve
standardizasyon eksikligi gibi hususlarin  dlizenlenmesi
gerekmektedir.

2.2. Tele-Rinoloji

COVID-19 pandemisi, tibbin birgok alaninda oldugu
rinoloji pratiginde de tele-tip uygulamalarinin kullanimimi
hizlandirmustir.  Alshareef ve ark. 339 eriskin hastanin
degerlendirildigi ¢aligmada rinoloji hastalarmin biyUk bir
cogunlugunun (%91,7) rutin takipleri telefon goriismeleriyle
saglanmis ve sadece %]1,48'lik ¢ok kiiciik bir kesimin (biyopsi
veya ameliyat sonrasi ilk kontrol gibi nedenlerle) fiziki olarak
klinige gelmesi gerekmistir. Takip edilen hastalar arasinda en
sik rastlanan tan1 %38,3 ile nazal polipli kronik rinosinuzit
olmustur. Ankete katilan hastalarin %83,3'i bu hizmetten
memnun kaldigint ve %90,2'si yontemin zaman ve maliyet
tasarrufu sagladigini belirtmistir. Bununla birlikte calisma,
burnun ve sindslerin endoskopik muayene gerektiren organlar
olmasi nedeniyle tele-tip hizmetlerinin pandemide etkili bir
tarama ve yOnetim aract sundugunu, ancak yiiz ylize klinik
degerlendirmelerin tamamen yerini alamayacagini
vurgulamaktadir (21). Endoskopik muayene gerekliliginden
dolar1 rinoloji alanindaki tele-tip uygulamalar1 daha ¢ok hasta
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katilim araglar ve cerrahi tele-rehberlikle sinirli kalmaktadir. Bu
uygulamalar arasinda hastalarin dijital ortamda bilgilendirilmesi,
bilgilendirilmis onam siire¢leri, alerji takibi ve semptom
izlemine yonelik hasta katilim araglari, tedaviye uyumun
izlenmesi ve yasam kalitesi olgeklerinin (SNOT-22 vb.) uzaktan
uygulanmasi sayilabilir.

2.3. Fasiyal Plastik Cerrahi Uygulamalarinda Tele-
KBB

Fasiyal plastik cerrahi, gorsel dokiimantasyon merkezli
yapist sebebiyle Tele-KBB konsiiltasyonlarina en uygun
disiplinlerden biridir. Rinoplasti, otoplasti, blefaroplasti veya
fasiyal rejuvenasyon planlanan hastalarin standart fotograf
acilar1 dijital ortamlarda hasta ya da egitimli bir saglik personeli
tarafindan toplanir, yapay zekd destekli 3D yiz analizi
algoritmalari, uzaktan gergeklestirilen preoperatif goriismelerde
simiilasyon sunulmasina ve hasta beklentilerinin yonetilmesine
imkan tanmyabilir (22,23). Ayrica KBB ve plastik cerrahinin
ortak alam1 olan maksillofasiyal travmalarda uzaktan teshis
kalitesi artar ve gereksiz hasta transferleri azalur. Cerrahi
miidahale gerektirmeyen (6rnegin non-deplase nazal veya arkus
zigomatikus kiriklar1) vakalarin uzaktan takip edilerek gereksiz
sevk ve nakil maliyetlerinin &niine gegilmesi saglanabilir. Ug
boyutlu bilgisayarli tomografi (3D- BT) kesitlerinin ve DICOM
verilerinin giivenli veri aktarim sistemleriyle merkeze iletilmesi,
fraktiir hattinin, orbital taban ¢okmesinin veya okliizyon
bozuklugunun uzaktan degerlendirilerek cerrahi endikasyonun
konulmasinda fayda saglayabilir. Komplike maksillofasyal
kiriklarda  veya  agik  rediiksiyon-internal  fiksasyon
prosediirlerinde, kidemli cerrahin ameliyathanedeki ekibe canli
goriintii  akist ve artirllmig gerceklik araclariyla operasyon
sirasinda rehberlik etmesi saglanabilir. Ewers ve arkadaglari,
tele-tip uygulamalarmin uzmanlarin erken asamada hasta



Kulak Burun Bogaz Hastaliklar: Alaninda Giincel Konular ve Akademik Degerlendirmeler

bakimma  katihmmi  artirarak  kraniyo-maksillofasiyal
cerrahisinin kalitesini iyilestirdigini gostermistir (24).

Cerrahi sonrasi erken donemdeki ekimoz, 6dem dagilimi
ve insizyon hatt1 iyilesmesi takipleri canli video konferanslar
vasitasiyla izlenebilir. Ameliyat sonrasi donemde bas boyun
serbest flep takibi son derece 6nemlidir. Venoz veya arteriyel
akim kaybinin erken tespiti, bu fleplerin kurtarilmasi igin
miidahale edilmesine olanak tanir. Dijital fotograf¢ilik, hasta
basindan uzakta olan cerrahlarin risk altindaki flepleri erkenden
tespit etmesini ve bdylece tedavi planlarini uygulamasimi saglar.
Literatiir, bu sayede fleplerin kurtarildigin1 ve hasta
morbiditesinin azaltildigini gostermistir (25,26).

Fasiyal paralizi geciren olgulara tele-tip sistemleri ile
tan1 konmasi ve hastalarin tedavi takibi mimkin olabilmektedir.
Mimik kas1 fonksiyonlar1 House-Brackmann evrelemesi ile
uzaktan degerlendirilir, yapay zeka tabanli yiiz hareket takip
yazilimlar1 ve video analizleri yapilabilir. Hastalara uygulanacak
fasiyal ndéromuskiler biofeedback ve tele-rehabilitasyon
uygulamalar1 uzman esliginde uzaktan yiiriitiilebilir. Tan ve ark.
fasyal paralizi hastalarda yiiz yiize degerlendirme puanlarmin
giivenilirligi ~ ile videolu  degerlendirme  puanlarinin
giivenilirliginin benzer oldugunu, sinkinezi gibi durumlarda ise
bu uyumun azalabilecegini bildirmislerdir (27). Mobil
uygulamalarin; hasta rehabilitasyonu ve terap6tik egzersizlerde
kullanimi, hastalarin egzersiz ve terapi programlarina her zaman
ve her yerden kolayca erisebilmesi, egzersiz sonuglarinin bir
fizyoterapistle paylasilabilmesi, egzersiz planlamasi igin
hatirlaticilar gibi akilli 6zelliklerin kullanilabilmesi ve seyahat
masraflarin azalmasi gibi avantajlar sunabilmektedir (28).
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2.4. Bas ve Boyun Hastahklarinda Tele-KBB
Uygulamalan

Bas-boyun hastaliklari, anatomik karmasikliklari, akut
havayolu riskleri ve tedavi siireclerinin  getirdigi agir
fonksiyonel kayiplar (disfaji, disfoni, mukozit vb.) nedeniyle
yakin ve kesintisiz klinik takip gerektiren 6zel bir alandir. Bag-
boyun maligniteleri ve laringeal hastaliklarin uzaktan takibinde
kullanilan tele-tip platformlari; hastalarin merkeze ulasim
engellerini ortadan kaldirmakta, semptomlarin anlik izlenmesine
imkan tanimakta ve hekim-hasta iletigimini giiclendirmektedir.

Montalbaron ve ark. COVID-19 pandemisi surecinde
video goriismeleri iizerinden laringoskopi yapilmaksizin,
yalnizca hasta Oykiisii ve kisith fiziki muayene ile konulan
varsayimsal tanilarin ne derece dogru oldugunu degerlendirip
yliz yiize laringoskopik muayene sonrasindaki tani/tedavi
degisikliklerini incelemisler, bazi fonksiyonel laringolojik
durumlarin yalnizca 6ykii ve ses analiziyle tespit edilebilse de,
laringoskopi  olmadan kesin tan1 konup tedavi plani
yapilamayacagin1  belirtmislerdir ~ (Laringoskopi  sonrasi
hastalarin  %37'sinin tedavi planinda degisiklik yapilmistir).
Tele-tip uygulamalar1 bu alanda dogrudan tani koymaktan
ziyade, hangi hastalarin acil olarak yiiz ylize laringoskopik
degerlendirmeye yonlendirilmesi gerektigini belirleyen bir triyaj
ve tarama aract olarak daha yiiksek fayda saglayacagini
bildirmislerdir (29).

Bas ve boyun kanseri tedavisi goren hastalarin yasadig:
agir semptom yikii, fiziksel/sosyal izolasyon ve iletisim
engelleriyle miicadele etmek; hastalarin 6zetkinligini artirmak
ve semptom yonetimini iyilestirmek amaciyla Health Buddy®
tabanli bir tele-tip sistemi gelistirilmis, sistemin hasta egitimini
artirmada, semptom kontroliinde ve klinik bakima ek bir destek
sunmada oldukca etkili, maliyet etkin ve kabul edilebilir bir
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yontem oldugu bildirilmistir (30). Agiz kanseri yonetiminde
tele-oral onkoloji uygulamalari ile ilgili bir ¢alismada Kklinik
danismanlik, yetersiz hizmet alan bolgelere erisim, hasta egitimi
ve e-Ogrenme boyutlar1 incelenmis, klinik muayene
yetersizlikleri (fotograf kalitesindeki distikliikler, lezyonun
palpe  edilememesi  ve  servikal lenf  nodlarinin
degerlendirilememesi), altyapt ve lisans sorunlarinin olmasi,
veri giivenligi saglamadaki giicliikler gibi kisithliklar olsa da
sistemin agiz kanseri bakimini ve uzman erigimini cagdas
standartlara tasima potansiyeline sahip oldugu bildirilmistir (31).
Bir baska calismada da dijital saglik uygulamalarinin bas ve
boyun kanserli hastalarin karmasik rehabilitasyon ve takip
stireclerinde erisilebilirligi artiran, klinik uyumu destekleyen
guvenilir araglar oldugu bildirilmekte, klinik pratikte
stirdiiriilebilir basar1 i¢in ise kisisellestirilmis ve hibrit (yiiz yiize
ve uzaktan kombinasyonu) modeller dnerilmektedir (32).

Vokal kord patolojilerinin tedavisinde de Tele-KBB
uygulamalar1 kullanilmaktadir. Vokal kord nodiilii, polibi veya
fonksiyonel ses bozuklugu olan hastalarin akustik ses verileri
(jitter, shimmer, harmonik-giiriltii orani) hasta tarafindan mobil
uygulamalar aracilifiyla kaydedilerek bir laboratuvara iletilir,
yapay zek& modelleri kaydedilen ses sinyallerinden
malign/benign vokal kord patolojilerini yiiksek hassasiyetle ayirt
edebilmektedir (33,34). Konusma ve ses terapisi seanslari canli
video baglantilar1 iizerinden uygulanabilir. No6rojenik disfajili
veya bas-boyun cerrahisi gecirmis bireylerin yutma giivenligi
degerlendirmeleri ve diyet modifikasyon takipleri tele-yutma
protokolleriyle yuratulebilmektedir (35). Disfoni hastalarinda
tele-konugma  terapisinin uygulanabilirligi ve etkinligini
inceleyen bir ¢alismada uygulamanin Parkinson hastalar1 gibi
dogrudan manipiilasyon gerektirmeyen durumlarda lojistik
engelleri asmak i¢in etkili bir segenek oldugu ancak uzaktan
terapi ile yliz yiize seanslarin birlestirildigi hibrit modelin klinik
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faydayi en iist diizeye ¢ikaracagi ve hasta uyumunu artiracagini
gosterilmistir (36). Klinige ulasim zorlugu yasayan veya yiiz
ylize takibi zor olan pediatrik ses teli nodiilii hastalarinda,
uzaktan yogun ses terapisinin etkili bir alternatif tedavi modeli
olabilir (37). Fransiz Foniatri ve Laringoloji Dernegi, ses
bozukluklarnda konusma terapisi/ses rehabilitasyonu igin
konsensusa dayali ilk standart tele-rehabilitasyon protokolini
tarif etmislerdir (38). Buna gore oneriler su sekildedir:

1. Cevre ve Teknik Altyapr: Minimum 384 Kbit/sn internet hizi,
Ozel/glivenli baglanti, sessiz bir ortam ve diizenli hasta geri
bildirimi gerekmektedir.

2. Tibbi ve Ses Opykiisii: Hikaye alimmin yalnizca anketlerle
degil, goriintiili veya telefon gorlismesiyle yapilmasi
Onerilmistir.

3. Subjektif Ses Degerlendirmesi: Onayli 0l¢ek ve anketlerin
elektronik  ortamda  doldurulabilecegi;  ancak  algisal
derecelendirmelerin yiiz yilize yapilmasinin daha dogru oldugu
belirtilmistir.

4. Objektif Ses Degerlendirmesi: AkKustik parametreler ve
maksimum fonasyon siresi icin ylz yuze Ol¢im ideal
bulunmakla birlikte, tele-tipta hastanin ayni akilli telefon
mikrofonu ile 15 cm mesafeden ve ayni sessiz ortamda kayit
almasi kosuluyla takibin giivenilir oldugu kabul edilmistir.

5. Rehabilitasyon ve Terapi: Hasta egitiminin, vokal hijyenin ve
egzersiz videolarmin asenkron iletimi onaylanmistir. Parkinson
hastalarnda LSVT (Lee Silverman) yaklasiminmn tele-tip ile
uygulanabilecegi belirtilmistir. Manuel terapi ve kinestetik geri
bildirim gerektiren durumlar icin ise hibrit yaklasim (yliz yiize
ve uzaktan seanslarin kombine edilmesi) 6nerilmistir.

Bunlarin yaninda nodil, polip, kas gerim disfonisi ve
vokal kord paralizisi gibi spesifik bozukluklarda uzaktan
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rehabilitasyonun yuz yuze terapi ile tamamen esdeger oldugunu
savunan onerme ve manuel kontrol gerektiren supra/subglottik
egzersiz 6nermeleri kabul gérmemistir.

Bas ve boyun kanserleri izleminde Tele-KBB,
merkezden uzakta yasayan hastalar i¢gin Onem arz
edebilmektedir. Yapilan bir ¢alismada cerrahi, radyoterapi
ve/veya kemoterapi siirecini tamamlamig bas-boyun kanserli
hastalarin mukozal rekiirrens semptomlart (odinafaji, disfoni,
aciklanamayan kilo kaybi) video goriismelerle sorgulanarak
oncelikli klinige ¢agrilma triyaji yapilabilecegi, ytiz/boyun cildi
maligniteleri ile tiroid/paratiroid nodullerinin  preoperatif
tetkikleri (USG, IIAB) icin yonlendirilebilecegi, trakeostomili
hastalarin kaniil degisimi, stoma etrafi cilt enfeksiyonlar1 ve
aspirasyon  bakimlart evde bakim personeline canli
telementorluk verilerek denetlenebilecegi, total larenjektomili
ses protezi bakimlari ve konusma rehabilitasyonun uzaktan
yonlendirilebilecegi bildirilmistir (39).

2.5. Pediatrik KBB alaninda tele-tip uygulamalari

Yenidogan igitme taramalar1 sayesinde konjenital isitme
kayiplar1 erken saptanabilmektedir ancak o6zellikle yenidogan
yogun bakim {initesinde yatan, diisik dogum agirhkl,
prematire, kraniyofasiyal anomalisi olan veya ototoksik ilag
maruziyeti bulunan bebeklerde ge¢ baslangich veya ilerleyici
isitme kayiplar1 gortilebilir. Ailelerin kirsal bdlgelerden biiyiik
referans merkezlerine lojistik ve mali agidan ulasamamasi, takip
randevularina katillm oranmi diisiirmektedir. Cesitli tele-
odyoloji modelleri, riskli bebeklerin sevk zincirindeki kayiplar
onlemek i¢in ev tabanl veya yerel klinik tabanli veri aktarim
altyapilar1 sunabilir (40). Modern djjital isitme cihazlart bulut
tabanli yazilimlar aracilifiyla uzaktan programlamaya imkan
tanimaktadir. Senkron modellerle odyolog, hastanin evindeki
bilgisayara baglanarak cihaz parametrelerini giincelleyebilir
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(41). Pediatrik grupta gercek kulak 6l¢cimi, kulak kalibi uyum
problemleri ve c¢ocugun uyum eksikligi bu tip uygulamalari
kisitlayabilmektedir.

Cocukluk c¢ag1 disfajileri; anatomik malformasyonlar
(6rn.  yarik  damak-dudak), norogelisimsel bozukluklar,
laringomalazi veya ust solunum yolu patolojileri ile iligkilidir.
Bu grup hastalarla yapilan bir ¢alismada, uygun teknolojik
altyapi, ebeveyn katilimi ve yapilandirilmis motor 6grenme
stratejileri ile pediatrik disfaji tedavisinin uzaktan basaril,
giivenli ve etkili bir sekilde yiiriitiilebilecegini ortaya konmustur
(42). Pozisyonlama manevralart (6rn. side-lying/yan yatis
pozisyonu) ve oral motor egzersizler ebeveyn yardimiyla
uzaktan uygulanabilir. Otizm spektrum bozuklugu ve gelisimsel
gecikmeleri olan cocuklara ¢igneme becerilerinin dgretilmesi,
gida reddi davranislarini  azaltmak amaciyla kullanilan
davranigsal teknikler ve agizda yiyecek biriktirme aligkanligini
azaltma pratikleri de bu yontemle uygulanabilmektedir (43).

Cocukluk c¢ag1 artikiilasyon problemleri de tele-tip
sistemleriyle yonetilebilmektedir. Cocuklarin fonetik hatalari
uzaktan analiz edilebilir ve konusma terapisinin uzaktan
kesintisiz siirdiiriilmesi, rehabilitasyon siiresini hizlandirir.

Pediatrik uyku apnesi tanisi i¢in ebeveynlerinin gece
kaydettigi horlama/apne videolar: tan1 koymada yardimcidir.
Polisomnografinin ev ortaminda, tele-tip destegiyle (hibrit uyku
laboratuvar1 modeliyle) giivenle uygulanabilecegini bildiren bir
calismada %90 teknik basar1 oranina ve ebeveyn memnuniyetine
ulastig1 bildirilmistir (44). Ayrica pozitif havayolu basinci
tedavisi kullanan g¢ocuklarin mobil tabanl ¢ift yonlii uzaktan
izleme ve iletisim sistemlerinin tedaviye uyumunun
degerlendirilebilecegi sistemler gelistirilmistir (45).

13



Kulak Burun Bogaz Hastaliklar: Alaninda Giincel Konular ve Akademik Degerlendirmeler

3. TELE-KBB, ROBOTIK CERRAHI VE YAPAY
ZEKA ENTEGRASYONU

Bilgi ve iletisim teknolojilerindeki gelismeler, minimal
invaziv yaklasimlar, robotik sistemler ve yapay zeka
algoritmalar1 KBB alaninda da yenilik¢i yaklagimlar
saglamaktadir. Tele-mentorluk ve uzaktan cerrahi rehberlik son
yillarm ilgi ¢eken konularmdan olmakta ve cerrahi egitimde
standartlar1 yiikseltmektedir. Li ve ark. tele-cerrahi ve tele-
mentorluk sureclerindeki gecikmeleri azaltmak icin yapay zeka
destekli ¢ozlimlerin kritik 6nem tasidigini vurgulamaktadir (46).
Milisaniyelik veri aktarim hassasiyeti gerektiren tele-cerrahi
uygulamalarinda, yiiksek hizli 5G/6G altyapilar1 ve ug¢ bilgi
islem modellerin bulunmasi, ayrica hastalarin tibbi verilerinin ve
video akislarinin gizliligi, HIPAA (Health Insurance Portability
and Accountability Act) standartlarina tam uyumlu sifrelenmis
protokollerle korunmasi gerekmektedir.

Robotik cerrahi platformlar1 (6zellikle da Vinci
sistemleri), KBB ve bas-boyun cerrahisinde orofarengeal
hastaliklar basta olmak tizere bir¢cok alanda vazgecilmez bir yer
edinmeye baslamistir. Robotik sistemler, cerraha cerrahi sahanin
yiksek ¢ozinlrltkli ¢ boyutlu derinlik algisin1 ve on kata
kadar biiylitme imk&nin1 sunar. Insan elinin fizyolojik
titremesini sOniimleyen bu sistemler, dar anatomik araliklarda
istin bir manevra kabiliyeti saglar. Yapay zeka ve derin
ogrenme modelleri; Tele-KBB ve robotik cerrahi sistemlere
entegre edilerek tanidan ameliyat ici karar destegine kadar genis
bir kullanim alan1 bulmustur (47). Tele-KBB, robotik cerrahi ve
yapay zeka entegrasyonu; otorinolarengoloji pratigini cografi
smirlarm Otesine tasiyan, kisisellestirilmis ve giivenli cerrahiyi
destekleyen multidisipliner bir gelecege isaret etmektedir.
Altyapt maliyetleri, yasal diizenlemeler ve siber gilivenlik
zorluklarina ragmen, otonom robotik oOzelliklerin ve gergek
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zamanli yapay zekd mentorlugunun gelismesiyle birlikte cerrahi
basar1 oranlarinin daha da artacagi ongoriilmektedir.

4. TELE-KBB’ NIN AVANTAJ, DEZAVANTAJ VE
KISITLILIKLARI

KBB agirlikli olarak gorsel ve isitsel muayene
yontemlerine (otoskopi, endoskopi, odyometri vb.) dayanan bir
disiplindir. Dijital saglik teknolojilerindeki ilerlemeler, bu
brangin geleneksel sinirlarini asarak uzaktan saglik hizmeti
sunumuna entegre olmasini amaglamaktadir. Tele-KBB; cografi
engelleri ortadan kaldirma, maliyet etkinligi saglama ve siirekli
takip imkan1 sunma gibi giiclii avantajlar1 barindirirken; fiziksel
muayene kisithiliklari, teknolojik altyapr esitsizlikleri ve yasal
sorumluluklar gibi Onemli dezavantaj ve smirhliklara da
sahiptir.

4.1. Hastalar/Kullanicilar Acisindan Tele-Tip
Hizmetleri

Bakima Erisimin Iyilesmesi: Tele-tp hizmetlerinin en
onemli avantajlarindan biri uzak veya kirsal bolgelerde yasayan
kigilerin cografi, mali ve lojistik engellerini ortadan
kaldirmasidir. Ozellikle yash hastalar ve evde bakim hastalari
gibi gruplarin saglik hizmetlerine ulasimi bu sayede atmaktadir.

Kaynak Tasarrufu: Saglik kurulusuna gidip gelme
ihtiyaci1 ortadan kaldirarak ulagim, otopark, yakit maliyetleri
ve zaman agisindan tasarruf saglanmigtir.

Kolaylik: Randevularin kolayca planlanmasina ve giinliik
rutinlere sorunsuz bir sekilde uyum saglamasina olanak
taninmustir.

Konfor: Hastalarin kendi evlerinin rahat ve tamidik
ortaminda, daha az fiziksel ve zihinsel yiikle randevulara
katilmasini saglanmustr.
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Azaltlmis  Enfeksivon  Riski:  Ozellikle COVID-19
pandemisi sirasinda sosyal mesafenin korunmasima yardimci
olarak enfeksiyon riski diistirlilmiistiir. Bunun yaninda immiin
yetmezlikli gibi 06zel hasta grubunda toplu ortamlardan
kag¢inilmas1 nozokomiyal enfeksiyon riski 6nemli Olciide
azaltilabilmektedir.

Tedavi/Terapi Uzerindeki Etkiler: Evde olmanm verdigi
rahatlikla baz1 hastalarin duygusal olarak acilmasi, kendilerini
daha az kisitlanmig hissetmeleri ve aile/arkadaslarin siirece dahil
olabilmesi  kolaylasmustir. Ancak fiziksel temas (fizik
muayene/manipllasyon)  gerektiren  durumlarda  yetersiz
kalinmasi, 6zel ekipman eksikligi ve kamera agilarinin sinirl
olmast nedeniyle degerlendirme dogrulugunun azalmasi
dezavantaj yaratmaktadir.

Gizlilik: Bekleme salonlarmndaki yargilanma hissiyatini
azaltarak anonimlik saglasa da evdeki diger aile bireylerinin
konusmalar1 duymasi riski gizlilik endiselerine yol agabilir.

Hasta-Saglik Personeli Iliskisi: Tletisim zorluklari, beden
dilinin ve sbdzel olmayan ipuglarmin eksikligi ile kisisel
baglantinin zayiflamasi iliskileri olumsuz etkileyebilmektedir.

4.2. Hizmet Sunanlar (Hekim ve Diger Saghk
Personeli) Agisindan Tele-Tip Hizmetleri

Degisim ve lyilestirme icin Tetikleyici: Saglayicilarin is
akislarmi, terapilerini ve hasta etkilesimlerini gdzden gecirerek
yeni iletisim becerileri ve yenilik¢i yaklagimlar kazanmasini
saglanmistir.

Hastayr Kendi Evinde Goérmek: Ozellikle fizyoterapi,
ergoterapi veya ruh sagligi hizmetlerinde hastanin yasam alanini
gozlemlemek, daha dogru hedef belirleme ve baglamsal tedavi
planlamas1 yapilmasina olanak tanimustir.

16



Kulak Burun Bogaz Hastaliklar: Alaninda Giincel Konular ve Akademik Degerlendirmeler

Kesintiler ve Dikkat Dagilimi: Ev ortamindaki arka plan
gurdltileri, hastalarin telefonlar1 veya diger ev isleriyle
ilgilenmeleri gibi faktorler nedeniyle dikkat dagmikliginin fazla
oldugu gozlemlenmistir. Bu tip durumlar o6zellikle isitme
degerlendirme, cihaz ayarlar1 gibi hassas islemlerde yanlis
sonuclar elde edilmesine neden olabilmektedir.

Teknik Detaylar: Uzaktan baglantt bazi durumlarda
erigilebilirligi  artirirken,  teknik  sorunlar ve platform
kisitlamalar1  silireci  zorlagtirabilmektedir.  Kiginin  altyap1
imkanlarindaki  eksiklikler, baglanti problemleri hizmet
kalitesinde aksamalara yol acabilmektedir. Bir diger dezavantaj
ise kisinin dijital okur yazarliginin eksikliginden dolay1 teknik
altyapiy1 yeterince kullanamamasidir.

Aymi Fiziksel Ortamda Bulunmama Durumu: Tele-tip
hizmetlerindeki en 6nemli dezavantajlardan biridir. Palpasyon,
endoskopi ve manipiilasyon gibi uygulamalarin yapilamamasi
fizik muayene icin 6nemli eksikliklerdir.

Verimlilik:  Seyahat  siirelerini  azaltip  randevu
sirekliligini  artirilirken,  teknik  aksakliklar ve  artan
koordinasyon yiikii verimliligi diisiirebilmektedir. Gun iginde
saglik calisaninin yiiz yiize verdigi hizmette aksamalara neden
olunabilir. Ayrica uzaktan sagliga ayrilacak zaman yliz yiize
verilen saglik hizmet siirelerini azaltabilir.

Is Giiniine Etkileri: Evden calisabilme esnekligi ve is-
yasam dengesini desteklemesi olumlu yoOnler olarak goze
carpmaktadir. Ancak is ile kisisel zaman arasindaki sinirlarin
bulaniklasmasi ve mesai disi iletisimler hizmet veren kisiler
acisindan dezavantaj yaratabilmektedir.

Guvenlik ve Riskler: Bazi alanlarda, 6rnegin fiziksel
rehabilitasyonda gdzetimsiz egzersiz yapmaya bagl diisme veya
yaralanma riski ile ruh sagligi hastalarinda kriz anlarinda
fiziksel miidahale imkaninin kisitli olmasi ya da cerrahi sonrasi
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takip esnada kanamasimin olmasi ve miidahale edilememesi
giivenlik endiselerini artirabilmektedir.

Malpraktis ve Hukuki Sorumluluk: Tele-tip hizmetleri
verilirken yasanacak sikintilarla ilgili sorumluluk konusu halen
net degildir.

5. DUNYADA TELE-TIP UYGULAMALARI

Amerika Birlesik Devletleri'nde (ABD) tele-tip
uygulamalarinin ~ tarithi ~ 1950'lerin ~ sonuna  (Nebraska
Universitesi'ndeki ~ psikiyatri ~ uygulamalarina) dayanr.
1960'larda NASA'nin uzay misyonlar1 ve kirsal alan projeleri
(STARPAHC  gibi) tele-tip teknolojilerinin  gelisimini
hizlandirmustir (48). ABD’ de hastanelerin tele-tip sunum orani
2017 yilinda %46 iken, 2021 yilinda %72'ye yiikselmis, tele-tip
kullanimi hizla artsa da bilgi degisimi ve entegrasyon
stireglerinde hala ciddi yapisal engeller bulundugunu ortaya
konmustur (49).

Birlesik Krallik> ta COVID-19 pandemisi doneminde
tele-tip hizmetleri giderek ivme kazanmis hem hizmeti alanlar
hem de sunanlar agisindan genel memnuniyet yiiksek c¢ikmugtir
(50). Avrupa’ da genel duruma bakildiginda tele-tibbin her ne
kadar faydali olsa tek basma bir "sihirli degnek" olmadigi,
ozellikle kronik hastalarin yonetiminde fiziksel muayenenin
yerini  tamamen tutamayacagmi  vurgulamaktadir  (51).
Avrupa'daki birinci basamak sistemlerinin temel sorununun
sadece teknoloji eksikligi degil; yetersiz kaynaklar, zayif altyap1
ve hekimler ile diger saglik personelleri arasindaki
koordinasyonsuzluk gibi yapisal ve orgiitsel sorunlar olabilir.

Glineydogu Asya llkelerinde (Singapur, Malezya,
Tayland gibi) son 10 yil igerisinde saglik hizmeti sunumunda
kullanilan tele-tip sistemlerini ve uygulamalarini inceleyen bir
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calismada en sik goz hastaliklart ve tele-konsiltasyon
alanlarinda tele-tip uygulamalarinin  kullanildigi  ve bu
uygulamalarin etkin ve giivenilir oldugu bildirilmistir (52).

Arap Ulkelerindeki (Urdiin, Suudi Arabistan, Liibnan,
Kuveyt, Misir ve BAE gibi 22 farkli iilkeden) odyologlarin
katildig1 bir ¢alismada odyologlarin tele-odyolojiyi benimseme
durumlarini, uzaktan sunulan hizmet tiirlerini, genel tutumlarin
ve Kkarsilasilan  zorluklart  incelenmistir. Isitme cihaz1
programlama ve ayarlamalari, isitme cihazi uygulamasi, koklear
implant haritalamasi, tanisal testler ve tarama testleri
uygulanmistir. Tele-odyolojiye yonelik umut verici bir artis ve
olumlu tutum gozlenmis ancak klinik tani hizmetlerinde
kullanimin hala smnirh oldugu bildirilmistir (53).

Afrika ilkeleri kirsal niifusun daha yogun ve saglik
hizmetlerine ulasimim daha kisithi oldugu bolgeler oldugu igin
tele-tip uygulamalarindan en fazla faydanin elde edilebilecegi
iilkeler olarak disiiniilmektedir. Bununla birlikte tele-tip
uygulamalar1 Afrika'nin hem kentsel hem de kirsal alanlarinda
saglik hizmetlerinin kalitesini artirmak ve adaleti saglamak i¢in
devasa bir firsat sunsa da bu potansiyelin tam olarak agiga

cikmasi i¢in altyapi eksikliklerinin ve mali engellerin asilmasi
gerekmektedir (54).

Yerel halkin (Aborjinler gibi) ve uzak cografi alanlarin
yogun oldugu bir diger cografya ise Avustralya’dir. Kraliyet
Ucan Doktor Servisi'nin (Royal Flying Doctor Service- RFDS)
“Tibbi Sandik Programi” adi altinda olusturdugu bir
uygulamada yollarin ve saglik merkezlerinin bulunmadigi asiri
uzak bolgelerdeki evlere, ciftliklere ve topluluklara dnceden
yerlestirilmis, receteli ilaglar ve tibbi malzemeler iceren kilitli
sandiklar yerlestirilir. Uzak bolgelerde yasayan sakinler, tibbi
bir acil durum veya ihtiya¢ durumunda RFDS hekimleriyle tele-
tip yoluyla iletisime gegerler. RFDS hekiminin talimati ve
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rehberligi dogrultusunda, sandikta bulunan uygun ilaglar veya
malzemeler giivenli bir sekilde kullanilarak profesyonel tibbi
yardim ulasana kadar hayat kurtaricti ilk miidahale
gerceklestirilir  (55).  Avustralya'nin  bolgesel ve kirsal
alanlarinda  gergeklestirilen Tele-KBB  konsiiltasyonlarinin

tanisal uyumunun etkili bir bakim modeli olusturabilecegi
bildirilmistir (56).

6. TURKIYE'DEKi TELE-KBB
UYGULAMALARINDAKI MEVCUT DURUM

Turkiye'de e-Saglik ve tele-tip ¢aligmalar1 2000'li yillarin
basinda baslatilmis; 2006'daki eylem planlar1 ve 2007'deki tele-
radyoloji pilot uygulamalariyla somut adimlar atilmistir. Deniz
araglarindaki saglik sorunlari i¢in ise 2006 yilindan bu yana 7/24
tele-tip merkezi hizmet vermektedir (57). 2021 yili itibartyla
binlerce saglik tesisini entegre eden sistem, radyolojik
goriintlilere lokasyondan bagimsiz erisim ve uzaktan raporlama
imkani sunar. Ayrica miikerreriyet hizmeti sayesinde hastalarin
gereksiz radyasyon almast engellenmektedir. COVID-19
pandemisi silirecinde hastalarin  ve temashlarm hastaneye
gitmeden akilli cihazlar iizerinden hekimleriyle goriisebilmesi
amaciyla devreye almmistir. MHRS iizerinden randevu alan
hastalar, SMS ile gelen baglant1 adresi veya 182 ¢agr1 merkezi
aracilifiyla sisteme eriserek hekimleriyle goriintiili ve sesli
iletisim kurabilmistir. 10 Subat 2022 tarihli Resmi Gazete‘de
yaymmlanarak yiirtirlige giren "Uzaktan Saglik Hizmetlerinin
Sunumu Hakkinda Yo6netmelik", Tirkiye'de Tele-KBB da dahil
olmak {izere tiim tibbi branglarda sunulacak uzaktan saglik
hizmetlerinin izin, denetim, etik ve hukuki cergevesini
belirlemistir. Amag; saglik hizmetlerinin mekan ve cografyadan
bagimsiz olarak, ¢agdas tibbi teknolojilerle sunulabilmesi igin
uzaktan saglik hizmetlerinin kapsamini, tesislerin
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yetkilendirilmesini, uzaktan saglik bilgi sistemlerinin tescilini ve
denetim usullerini diizenlemektir. Yonetmeligin 7. maddesine
gore niteligi elverdigi 6l¢iide su hizmetler uzaktan sunulabilir:

1. Muayene, tibbi gozlem, izlem, takip, teshis edilmis
hastaliklarin kontrolii ve konsiiltasyon/ikincil goriis
talebi.

2. Kronik hastaliklarda klinik parametrelerin (kan sekeri,
kan basinci vb.) takibi ile tedavi ve ila¢ yonetimi.

3. Saghigmn korunmasi, saglikli yasamin desteklenmesi ve
psikososyal destek hizmetleri.

4. Riskli veya ileri yash kisilerin c¢ok  yonli
degerlendirilmesi.

5. Giyilebilir teknolojiler ve tibbi cihazlar araciliiyla veri
takibi, e-recete ve e-rapor tanzimi.

Ancak tilkemizde saglik politikalarini olusturan resmi ve
0zel kurum ve kuruluglarin standartlarimi ve geri 6deme
sistemini  olusturmaksizin bu sitemin siirdiirtlebilirligini
saglamak neredeyse olanaksizdir. Bu uygulamalar, internet ve
teknolojinin daha verimli kullanilmasiyla gelecekte daha g¢ok
ilerleme ve gelisme gosterecektir.

7. KBB EGITIMINDE TELE-KBB:
TELEMENTORLUK VE E-OGRENME

Tele-KBB ve tele-cerrahi platformlar1 yalnizca hasta
bakiminda degil, tip egitimi ve uzmanlik sonrasi siirekli mesleki
gelisimde de kritik bir 6gretim araci olarak kullanilabilir. Tip
Ogrencileri ve birinci basamak hekim egitiminde dijital otoskop
ve endoskop kameralarindan alman canli yaymlar sayesinde
KBB uzmanimin patolojiyi nasil yorumladig: canli olarak izlenip
tanisal beceriler gelistirilebilir. Kadavra diseksiyonlarinda veya
canli cerrahilerde telementorluk teknolojisi kullanilarak,
tecribeli cerrahlar ameliyathanede bulunan gen¢ asistan ve
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uzmanlara es zamanli gorsel yonlendirmeler sunabilmektedir.
Multidisipliner bag-boyun timoér konseyleri, tele-konferans
altyapilar1 sayesinde farkli sehir ve kurumdaki radyolog,
patolog, medikal onkolog ve KBB uzmanlarin1 bir araya
getirerek vaka yonetiminde ortak kararlar alinmasini saglar (58).
Video-endoskopi arsivleri ve sakla ve ilet sistemleri sayesinde
rinoloji ve otoloji gibi alanlarda endoskopik bulgularin,
odyometri testlerinin ve radyolojik goruntilerin depolanarak
asistanlar tarafindan vakalar arasi tartigmalarda kullanilmasi,
tanisal becerileri artirir (59).

Ravnik ve ark. galigmalarinda endoskopik endonazal
hipofiz ve kafa tabani cerrahilerinde tele-mentorluk streci
incelenmistir.  Diigiik vaka hacmine sahip bir merkezde
(Slovenya Maribor Universitesi Tip Merkezi) gerceklestirilen
endoskopik endonazal kafa tabani cerrahilerinde tele-mentorluk
uygulanmis (Deneyimli bir merkez olan Pittsburgh Universitesi
Kranial Taban Cerrahisi Merkezi mentorluk yapmis) ve
komplikasyon oranlarinin tele-mentorluk sayesinde belirgin
olarak azaldig: bildirilmistir (60).

Sanal gerceklik ve artirilmus gergeklik teknolojileri;
bilgiye erisimi artirma, uzaktan rehberlik saglama ve tibbi
stirecleri  kolaylastirma konusunda biiyiik bir potansiyele
sahiptir. Geleneksel yontemlerin veya yliz yiize etkilesimlerin
tam anlamiyla yerini alabilmesi i¢in umut vadetmekle birlikte,
artirlmis  gerceklik uzaktan saglik ve egitim olanaklarim
ilerletmek adina giiclii bir tamamlayici unsur olarak One

cikmaktadir (61,62) .

Telementorluk uygulamalart uzman egitmenlerin her
merkeze fiziksel olarak seyahat etme zorunlulugunu ortadan
kaldirarak  kirsal  bolgelerdeki veya  gelismekte olan
kliniklerindeki egitim kalitesini artirmay1 ve standardize etmeyi
saglayabilir.
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8. TELE-KBB UYGULAMALARININ
KISITLAMALARI VE RiSKLERI

Tele-tip uygulamalari, 6zellikle COVID-19 pandemisi ile
birlikte saglik hizmetlerine erisimi artirmada kritik bir rol
oynamasma ragmen, KBB gibi fiziksel muayenenin ve Ozel
enstriimantasyonun merkezde oldugu branglarda ¢esitli yapisal,
teknik ve klinik kisitlamalarla karst karsiyadir. Fleksibl/rijit
nazofaringoskopi,  otomikroskopi  ve laringoskopi  gibi
gorilintiileme gerektiren muayene yontemleri dogru tani igin
siklikla  kullanilan yontemler arasindadir. Standart video
konferans sistemlerinin, iist solunum yolu mukozasinin, derin
yapilarin veya timpanik membranin detayli incelenmesine
yeterli seviyede olanak vermemektedir. Literatirde, pediatrik
tekrarlayan tonsillit gibi anamnez odakli vakalarda tele-
konstiltasyon ylksek uyum gosterirken; rinoloji, laringoloji ve
otoloji vakalarinda (6rnegin gizli orta kulak patolojileri veya
kiigiik mukoza lezyonlar1) tanisal dogrulugun distigi
bildirilmistir (56). Ayrica acil girisim yetersizligi (nazal
kanamaya miidahale, dis kulak yolundaki yabanci cisimlerin
aspirasyonu veya biyopsi alma) de diger 6nemli bir kisitlamadir.

Hastalarin ev ortaminda kullandigi akilli telefon
kameralar1 veya standart aydinlatmali goriintiileyiciler; odak,
151k siddeti ve biiyiitme oranlar1 acisindan klinik standartlar
kargilamaktan uzak kalabilmektedir. Bunlarin  yaninda
teknolojik ve altyapisal engeller de karsimiza c¢ikmaktadir.
Yiiksek c¢oziintirliklii ses ve gorlintii aktarimi i¢cin gereken
yliksek hizli internet altyapisinin her bdlgede ulasilabilir
olmamasi tele-tip hizmetlerinin kesintiye ugramasina neden
olabilir. Ozellikle yasli popiilasyonda ve diisiik sosyoekonomik
diizeydeki bireylere dijital ara yiizlerin karmagik gelmesi,
sisteme erigimi kisitlayan en 6nemli problemler arasinda yer alir.
Farkli yazilim ve donanim saglayicilarinin standartlastirilmamas
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protokolleri, sistemler arast veri entegrasyonunu
zorlastirabilmektedir.

Ozellikle iilkemizde saglik sigortasi sistemlerinin ve
ulusal saglik politikalarinin tele-KBB hizmetlerini hangi Olgtide
finanse edecegi konusunda net bir veri bulunmamaktadir. Klinik
dizeyde guvenilir Tele-KBB altyapilarinin (6rnegin uzaktan
kontrol edilebilen video-otoskoplar veya entegre yapay zeka
destekli on tarama modiilleri) yiiksek baslangic maliyetleri
kurumlar i¢in ekonomik bir yiik olusturacaktir.

So6zel olmayan ipuglarinin kaybi ve yeterli goz temasi
saglanamamasi nedeniyle tele-tip uygulamalar1 hekim-hasta
iletisimini zayiflatabilmekte, bu durum giiven insasin1 ve empati
stireclerini sekteye ugratabilmektedir.

Tele-KBB  uygulamalarinda,  enstiirman  olmadan
uygulanan muayene tekniklerine bagh tanisal yanilmalar, akut
patolojilerin gbzden kagma riski ve uzaktan konsiltasyona
dayali malpraktis sorumluluklari en 6nemli klinik ve hukuki
riskler arasinda yer almaktadir.

9. TELE-KBB UYGULAMALARINDA ETIK
KONULAR VE HUKUKI PROBLEMLER

Tele-tip uygulamalar1  geleneksel klinik  ortamin
siirlarmi ortadan kaldirarak erisilebilirligi artirirken; hukuki,
etik ve diizenleyici cergeveler acisindan karmasik sorumluluk
alanlar1 dogurmaktadir. Tele-KBB uygulamalarinda fiziksel
muayene kanitlarin eksikligi; yanlis tani, ge¢ tan1 veya gozden
kacan mukoza patolojileri (6rn. erken evre neoplaziler)
nedeniyle dogabilecek tibbi ihmal iddialarinin merkezinde yer
almaktadir (63). Bunun yaninda hekimlerin cografi veya idari
sinirlarin Otesine (eyaletler arast veya uluslararasi) uzaktan
saglik hizmeti sunmasi, hangi iilkenin veya bdlgenin saglk

24



Kulak Burun Bogaz Hastaliklar: Alaninda Giincel Konular ve Akademik Degerlendirmeler

mevzuatinin gegerli olacagi konusunda hukuki belirsizlikler
yaratmaktadir. Bu hizmeti sunan hekimlerin mesleki sorumluluk
sigortalarinin ~ sinir  Otesi  tele-tip  pratiklerini  kapsayip
kapsamadigimni kontrol etmeleri Onerilmektedir (64). Hasta
verilerinin bulut tabanli sistemler {izerinden aktarimi ve
saklanmas1 sirasinda yiiriirliikkteki veri koruma kanunlarina tam
uyum saglanmalidir. Bu durumdaki eksiklik ve/veya
yetersizlikler nedeniyle hem agir idari para cezalar1 ile
karsilagilmakta hem de hasta gizliligi ilkesi zedelenmektedir
(63). Dijital platformlar tizerinden gerceklestirilen goriismelerin
taraflarca izinsiz kaydedilmesi veya veri tabanlarmmin siber
saldirilara maruz kalmasi, hukuki a¢idan 06zel hayatin
gizliliginin ihlali olarak degerlendirilmektedir. Tele-KBB
stirecinde elde edilen hassas kisisel saglik verilerinin (hasta yiiz
fotograflari, ses kayitlari, endoskopik videolar, odyogramlar)
aktarimi ve saklanmasi Ulkemizde 6698 sayili Kisisel Verilerin
Korunmasi Kanunu (KVKK), ABD'de ise Saglik Sigortasi
Tasnabilirligi ve Sorumluluk Yasasi (HIPAA) standartlarina
tam uyumlu sifreli platformlar {izerinden yapilmaldir (65).
Ugtan uca sifrelenmemis tiiketici platformlarmin (WhatsApp,
Zoom vb.) kullanimi ciddi veri ihlalleri olusturur.

Uzaktan goriismeler sirasinda elde edilen diisiik kaliteli
goriintii veya ses kayitlarmin, olast bir adli tip veya malpraktis
incelemesinde standart tibbi kayit kalitesini karsilayamamasi
hekimleri hukuki agidan savunmasiz birakabilmektedir. Ayrica
uzaktan iletisim araglariyla kurulan etkilesimlerde doktor-hasta
iligkisinin ve buna bagl yasal sorumlulugun ne zaman
baslayacag belirsizlikler igerebilmektedir.

Fiziksel ipucglarmin sinirli olmasit nedeniyle iletisimin
giiclesebilecegi, bu nedenle teknolojik altyapmin kararliligi ve
olas1 teknik arizalara karsi acil durum planlarinin 6nceden
yapilmasi gerektigi vurgulanmaktadir (64). Hastalara tele-tibbin
sinirhiliklart, gizlilik riskleri ve alternatif yiiz yiize bakim
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secenekleri  eksiksiz  anlatilmali  ve islem  Oncesinde
bilgilendirilmis onam alimmalidir (66).

Internet altyapisina, yiiksek bant genisligine veya akilli
cihazlara erigimi kisith olan dezavantajli veya yash
popiilasyonlarin  tele-tip hizmetlerinden mahrum kalmasi,
saglikta adalet ilkesiyle ¢elismektedir (67).

10. TELE-KBB’DE GELECEK PERSPEKTIFLER

Tele-KBB pratiginin gelecegini giiniimiizde siklikla
kullanilan tele-konsiiltasyon modelinden uzaklasarak entegre,
veriye dayali ve kisisellestirilmis bir uzaktan bakim hizmetine
doniisiim olusturmaktadir. Derin 06grenme algoritmalar1 ve
yapay zeka destekli karar destek sistemleri ev ortaminda g¢ekilen
otoskopik gorintulerin, endoskopik karelerin ve akustik ses
kayitlarmin = 6n  analizinde krittk bir rol oynamaya
hazirlanmaktadir. Bu sistemler, mukoza lezyonlarinin veya
timpan zarindaki patolojilerin erken tanisinda hekimlere objektif
On tarama verileri saglayacaktir. Kronik KBB patolojilerinin
(6rnegin isitme kayiplar1 veya vertigo ataklari) longitudinal
verilerle izlenerek hastanin klinik seyrini 6ngdren algoritmalarin
tele-tip platformlarma entegre edilmesi beklenebilir. Akill
telefonlara entegre edilebilen portatif, yiksek ¢ozunurlukli
dijital otoskoplar ve ev kullanimi i¢in onaylanmis Bluetooth
destekli odyometrik tarama cihazlari, uzaktan muayenenin
tanisal kisitliliklarini minimuma indirebilir.

5G/6G altyapilarinin  gelismesi ile birlikte, uzaktan
robotik destekli muayene ve cerrahi konsiltasyonlarda gecikme
siirelerinin  sifirlanmast ve dokunsal geri bildirimin dijital
ortamda aktarilmasi hedeflenebilir. Ozellikle yash niifusun
dijital saglik hizmetlerine erisimini kolaylastirmak amaciyla,
sesli komutlarla ¢alisan ve sadelestirilmis entegre ara yuzlerin
gelistirilmesi tele-tip uygulamalarina uyumu artirabilir.
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Smir otesi tele-tip hizmetlerinin artmasiyla birlikte,
uluslararast yetki belgelendirme siireclerinin, veri giivenligi
protokollerinin ve malpraktis sorumluluk poligelerinin kiresel
Olgekte standartlastirilmasi, ayrica hasta Ozerkliginin ve veri
mahremiyetinin korundugu yeni biyoetik kilavuzlarin akademik
ve vyasal otoritelerce guncellenmesi Tele-KBB'nin kurumsal
mesruiyetini pekistirecektir.

11. SONUC

Tele-tip, robotik cerrahi ve yapay zeka teknolojilerinin
KBB pratigine entegrasyonu, saglik hizmetlerine erisimde
cografi sinirlar1 ortadan kaldiran devrim niteliginde bir doniisiim
sunmaktadir. Otolojiden rinolojiye, fasiyal plastik cerrahiden
bas-boyun onkolojisine kadar genis bir yelpazede klinik is
akiglarmin optimizasyonuna yardim eden bu sistemler; maliyet
etkinligi, stirekli takip imkani ve erken miidahale avantajlartyla
hem hastalar hem de hekimler i¢in O©nemli kolayliklar
saglamaktadir. Bununla birlikte, fiziksel muayenenin yerini
tamamen alamamasi, teknik ve altyapisal esitsizlikler, veri
giivenligi ile yasal sorumluluklar gibi agilmas1 gereken 6nemli
kisitlamalar  ve riskler bulunmaktadir. Ozellikle 5G/6G
altyapilarinin  gelismesi, yapay zekd destekli karar destek
mekanizmalarinin ~ yayginlasmas1 ve yasal mevzuatlarin
standartlastirilmasi, tele-KBB'nin gelecekteki etkinligini ve
giivenilirligini daha da artiracaktir. Bu baglamda, gelecegin
KBB pratigi; geleneksel yiiz yiize muayeneyi ve uzaktan dijital
¢Oziimleri harmanlayan siirdiiriilebilir, kisisellestirilmis hibrit
bakim modelleri tizerine kurulacaktir.
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NADIR GORULEN GENETIiK VE METABOLIK
HASTALIKLARDA iSITME KAYBI
SPEKTURUMU

Dogukan DEMIR!
Aysenur ERCAN SERBEST?

1. GIRIS

Kalitsal metabolik hastaliklar, metabolik yolaklarda gorev
alan protein, enzim, tasiyicit veya diger molekiiler bilesenlerin
genetik  bozukluklar1 sonucunda ortaya ¢ikan, klinik ve
biyokimyasal acgidan heterojen bir hastalik grubudur(1,2). Bu
bozukluklar, metabolik yolaklarda belirli {iriinlerin yetersizligine
veya metabolitlerin birikimine neden olarak hiicresel islevlerin ve
organ sistemlerinin etkilenmesine yol acabilmektedir. Kalitsal
metabolik hastaliklar; enerji metabolizmas1 bozukluklari, toksik
metabolitlerin birikimiyle seyreden hastaliklar ve kompleks
molekiillerin metabolizmasmi etkileyen hastaliklar gibi farkli
gruplarda ele alinmaktadir(3) .Klinik bulgular hastaligin tiiriine
ve etkilenen metabolik yolaga baghh olarak degiskenlik
gosterebilmekte ve hastaliklar yenidogan doneminden erigkinlige
kadar farkli yaslarda ortaya c¢ikabilmektedir. Multisistemik
ozellik gosterebilen bu hastaliklarda sinir sistemi, goz, karaciger,
kas wve isitsel sistem gibi farkli organ ve sistemler
etkilenebilmektedir. Isitsel sistem tutulumu, kalitsal metabolik
hastaliklarin 6nemli ancak siklikla gbzden kacabilen klinik

L Dr. Ogretim Uyesi Dogukan DEMIR. Bandirma Onyedi Eyliil Universitesi Tip
Fakiiltesi KBB Anabilim Dali, ORCID: 0009-0002-9872-990X.

2 Ogretim Gorevlisi Aysenur ERCAN SERBEST. Istanbul Yeni Yiizy1l Universitesi
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0002-8665-996X.
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bulgularindan biridir. Giincel veriler, kalitsal metabolik
hastaliklarin dis kulaktan santral isitsel yollara kadar isitsel
sistemin farkli boliimlerini etkileyebildigini gostermektedir(4).
Bu kapsamda isitme kaybi; iletim tipi, sensdrindral veya
retrokoklear tutulum seklinde ortaya g¢ikabilmekte ve hastaligin
seyri boyunca farkli 6zellikler gosterebilmektedir. Erken tani ve
diizenli odyolojik degerlendirme, isitme kaybinin erken donemde
belirlenmesi ve uygun rehabilitasyon yaklasiminin planlanmasi
acisindan Onem tagimaktadir(3)Bu boliimde, cesitli kalitsal
metabolik hastaliklarda isitsel sistem tutulumu, odyolojik
bulgular ve isitsel rehabilitasyon yaklasimlar1 ele alinmaktadir.

2. MELAS SENDROMU

Ilk olarak 1984 yilinda tanimlanan MELAS sendromu en
stk goriilen maternal kalitimli mitokondrial mutasyonlardan
biridir.(5) MELAS sendromu, inme benzeri ataklar, demans,
epilepsi, laktik asidoz, miyopati, tekrarlayan bas agrilari, isitme
kaybi, diyabet ve kisa boyluluk gibi genis kapsamli belirtilere
sahip ¢oklu organ hastaligidir.

MELAS sendromu ile iligkili en yaygmn mutasyon
hastalarin  yaklastk  %80’inde  gozlenen, mitokondriyal
tRNALeu(UUR)'yi kodlayan MT-TL1 genindeki m.3243A>G
mutasyonudur. Bu mutasyon mitokondriyal translasyon ve
protein sentezinde bozulmaya yol agar. Bu bozulma ayni zamanda
mitokondriyal elektron tasima zinciri kompleks alt birimlerini de
icerir ve mitokondriyal enerji liretiminde bozulmaya neden olur.
Islevsiz  mitokondrilerin  cesitli  organlarm  ihtiyaclarmi
karsilayacak yeterli enerjiyi liretememesi, MELAS sendromunda
gozlemlenen ¢oklu organ disfonksiyonuna yol agar(6,7). Yaklagik
%10 hastada gozlenen m.3271T>C varyantinin yani sira yapilan
calismalarla gozlendigi iizere bir ¢ok farkli gen bozuklugunun
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MELAS  benzeri  bozukluklarla  iliskili  olabilecegini
gostermektedir(8,9).

Patofizyolojisi tam olarak anlasilamamakla birlikte
MELAS sendromunda 2 teori 6n plana ¢ikmaktadir. Bunlardan
ilki olan sitopatik teoriye gore bozulmus mitokondri yapisi ve
buna bagh olusan anormal oksidatif fosforilasyonun ndronal
disfonksiyona ve hiicre oliimiine yol ac¢tigi diisiiniilmektedir.
Ikinci teori olan anjiyopatik teoride ise  bozulmus
otoregiilasyonun ve néronal iskeminin vaskiiler endotelyal
fonksiyonu bozdugu disiinilmistir (10,11). Sonug¢ olarak
arastirmalar oksidatif fosforilasyon bozuklugu ve buna bagh
olusan hiicre hasari {izerinde durmaktadr. Iskelet ve kalp kaslar:
ile beyin, goz ve i¢ kulak gibi yiiksek metabolik aktivitelere sahip
dokularin etkilenmesinin bu bozulmus oksidatif fosforilasyon
nedeniyle oldugu diisiiniilmektedir.

I¢c kulak tutulumu MELAS sendromu olan hastalarda
gozlenen sensorindral isitme kaybini agiklamaktadir. Hastalarin
yaklasik %30-50’sinde isitme kayb1 bildirilmistir(12). Yapilan bir
calismada m.3243>G mutasyonu olan 18 MELAS sendromlu
hastanin 14’iinde ilerleyici tipte isitme kayb1 oldugu gézlenmistir
(13). Isitme kaybinin oncelikle yiiksek frekanslar: etkiledigi,
postlingual ve simetrik oldugu go6zlenmekle birlikte bazi
hastalarda asimetrik tutulum ve kismi iyilesmelerde goriilmiistiir.
Yine ayni ¢alismada 1 hastanin koklear implant tedavisinden
fayda gordiigii gozlenmis olup muhtemel patolojinin dis tiylii
hiicreler ve stria vaskiilaris kaynakli oldugu diistiniilmistiir (13).
Yine benzer bir calismada MELAS sendromu olan hastalarda
spiral ganglionlarin, stria vaskiilarisin ve tiyli hiicrelerin
etkilendigi gozlemlenmis olup ABR testinin ve otoakustik
emiisyonun izlemde yarar1 olmadig1 gozlemlenmistir. Ciinkii bu
hastalarda isitme kayb1 olmasina ragmen ABR testi normaldir ve
otoakustik emiisyon yaniti yoktur (14). Cok sayida ¢alismada
benzer sekilde MELAS sendromuyla iligkili kalic1 ve ilerleyici
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sensOrinoral isitme kaybi goriilmiis olup isitme rehabilitasyonu
isitme kaybinin derecesiyle degerlendirilmelidir. Hastaligin
tedavisi semptomatik olup multidisipliner bir yaklasim
gerekmektedir.

3. MERRF SENDROMU

[lk olarak 1980 yilinda Fukuhara ve ark. tarafindan tanim1
yapilan MERRF sendromu myoklonik epilepsi, ataksi, kas
gligstizliigii, demans ve yirtik kirmizi kas lifleri ile iliskili ¢ok
nadir goriilen bir hastaliktir(15). Hastaliga neden olan en sik
mutasyon MTTK genindeki A8344G mutasyonudur. Maternal
kalitim 1izlenir. Lizinin tasiyicit riboniikleik asidini (tRNA)
kodlayan mitokondriyal gendeki mutasyonlar, solunum
zincirinde gorev alan proteinlerin sentezinin bozulmasina, ATP
eksikligine ve enerji yetersizligine duyarli dokularin hasarina yol
acar. Hastalik erken ¢ocukluk doneminden yasamin 5. dekatina
kadar herhangi bir donemde baslayabilmekle beraber bulgular
erken baslayan hastalikta daha siddetlidir(16). Isitme kaybi
calismalarda degisik oranlarda bildirilmekle birlikte goriilme
sikligr yaklasik %70-91 olup genellikle hafif-orta derecede
sensorindral progresif isitme kayb1 olarak izlenmistir(16) . Isitme
rehabilitasyonu  yine isitme kaybinin derecesine  gore
degerlendirilmelidir.

4. KEARNS-SAYRE SENDROMU

Ik olarak 1958 yilinda tanimlanan ve ¢ok nadir gériilen
hastalik progresif eksternal oftalmopleji, pigmenter retinopati ve
kardiyak iletim defektleri ile iliskili olup, cogu hastada kas
zayifligi, ataksi ve isitme kaybi bulgulara eslik eder. Neredeyse
her zaman sporadik kalitim gosteren hastalik biiyiilk mtDNA
delesyonlarma baghdir(12). Genellikle belirtiler 20 yasindan
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once baslar. Isitme rehabilitasyonunda koklear implantasyonla
basgarili sonuglar alinmistir(17).

5. LEBER KALITIMSAL OPTiK NOROPATI
(LHON)

Leberin kalitsal optik noropatisi maternal kalitilan, hizl,
agrisiz ve bilateral santral gorme kaybina yol agan bir hastaliktir.
Hastaligin olusmasinda ¢ok sayida farklit mtDNA mutasyonlari
gbzlenmistir. Bunlar arasinda, solunum zinciri kompleks T alt
birimlerini kodlayan genlerde yer alan ND1 G3460A, ND4
GI1778A ve ND6 T14484C mutasyonlari %50’sinden
fazlasindan sorumlu olan en yaygin mutasyonlardir. Sik olarak
saptanmasa da c¢oklu mtDNA mutasyonlarinda koklea
etkilenmesine baglh sensorinoral isitme kayb1
gozlenebilmektedir(18).

6. WAARDENBURG SENDROMU (WS)

Embriyogenez sirasinda noral krest kaynakli elemanlarin
anormal dagilimma (norokristopati) ikincil olarak ortaya ¢ikan
nadir konjenital pigmenter bir bozukluktur. Isitme kaybi ve
pigmentasyon bozukluklar (saglarda erken beyazlama, goz rengi
farkliliklar1 gibi) ile karakterize, ndral krest hiicrelerinin gelisim
kusurundan kaynaklanan otozomal dominant bir sendromdur.
Hastalardaki isitme kaybi, radyolojik anormallik olmaksizin otik
vezikiildeki melanosit tiikenmesinden kaynaklanabilir (19).
Temelde koklear patolojiye bagli sensdrindral igitme kaybi
goriiliir. PAX3, MITF veya SOX10 gen mutasyonlan ile iligkili
olabilir (20).
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7. MEGDEL SENDROMU

MEGDEL sendromu ilk kez 2006 yilinda Wortmann ve
arkadaglar tarafindan tanimlanmisti. MEGDEL sendromu (3-
metilglutakonik asidemi, sagirlik, ensefalopati ve Leigh benzeri
sendrom), SERACI genindeki mutasyonlara bagl olarak gelisen
ve nadir goriilen bir mitokondriyal hastalikti. SERACI geni,
mitokondriyal fonksiyonlar ve hiicre i¢i kolesterol taginimi igin
gerekli olan bir fosfatidilgliserol yeniden diizenleyici proteini
kodlar. Juvenil baslangigh ve infantil baslangigli 2 tipi mevcut
olup infantil baglangichi tip daha agir olarak seyreder(21).
Hipoakuzi daha 6nce yapilan bir ¢alismada 18. Ayda konusma
gecikmesi nedeniyle tespit edilmis olup infantil baglangich
hastalikta genel olarak konusma gecikmesiyle tespit
edilmektedir(22). Progresif sensorindral igitme kaybiyla
karakterize olan hastalikta isitme kaybinin tespitinden sonra
isitme cihazi baslanmas1 onerilmektedir. infantil baslangich
hastalikta, hastaligin agir seyri nedeniyle 2 yil igerisinde hastalar
kaybedilmekte olup juvenil baslangigta ortalama yasam siiresi 20
yil kadardir(21).

8. SISTINOZIS

Sistinozis sistin taginmasinda olusan bozukluklara bagl
ortaya ¢ikan bir lizozomal depo hastaligidir. Siklikla bdbrek,
kornea ve endokrin sistemi tutan hastalikta ndrolojik belirtiler sik
olmamakla birlikte, Burgac ve arkadaslarinin yaptig1 51 hastalik
bir ¢calismada 29 hastaya odyolojik degerlendirme yapilmis olup
2 hastada isitme kayb1 saptanmustir(23). Hastaligin isitme
kaybina direk sebep olup olmadigini belirlemek icin daha ¢ok
calismaya ihtiyag¢ vardir.
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9. METAKROMATIK LOKODISTROFi

Metakromatik I6kodistrofi (MLD), arilsiilfataz A
eksikliginden kaynaklanan kalitsal bir lizozomal depo
hastaligidir. Ilk kez 1910 yilinda tanimlanan hastalikta sinir
biyopsilerinin kristal viyole ve toluidine mavisi ile boyanmasiyla,
depolanan siilfatidler kahverengi veya kirmizi seklinde renk
degistirir (metakromazi) ve hastalik adin1 bu renk degisiminden
almistir(24). Bu lizozomal enzim eksikligi nedeniyle
parcalanamayan siilfatid viicudun farkli yerlerinde birikmekle
birlikte en ¢cok merkezi ve periferik sinir sisteminin myelin
olusturan hiicrelerinde birikir. Bu nedenle hastalik klinik olarak
demyelinizasyonla ilgili semptomlarla karakterizedir. Baglangi¢
yast 6 aydan yetiskinlige kadar degismekle birlikte erken
baslangicli hastalarda korliik, yiiriime bozuklugu, konusma kaybi,
isitme kaybi1 ve kuadriparezi gibi belirtiler bulunur (25).
Hastaligin tam bir tedavisi bulunmamakla birlikte erken teshis
edilen hastalarda uygulanan kok hiicre gen terapisi basarili
sonuglar vermektedir. Motor gerileme geciktirilmis veya stabilize
edilmis olup, ¢ogu hastada normal biligsel gelisim ve takip siiresi
boyunca, merkezi ve periferik demiyelinizasyonun ve beyin
atrofisinin Onlenmesi veya geciktirilmesi gézlemlenmistir(26).
Tedavide enzim replasmani da denenmektedir.

10. KRABBE HASTALIGI

Krabbe hastalig1 (globoid hiicreli 16kodistrofi), lizozomal
enzim galaktoserebrozidaz (GALC) eksikligine bagl olarak
ortaya c¢ikan, santral ve periferik sinir sisteminde yaygin
demiyelinizasyon ile karakterize progresif bir ndrodejeneratif
hastaliktir(27). Lizozomal depo hastaliklarinda goriilen ve
otoakustik emisyonla saptanan, erken isitsel yol tutulumu ve buna
bagli olusan igitme kaybi1 Krabbe hastaliginda daha nadir olarak
bildirilmektedir(28). Yine de erken baslangighh hastalarda
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otoakustik emisyonla saptanan isitme kaybi hastaligin teshisi
acisindan 6nemli olabilir(29).

11. FARBER HASTALIGI

Farber hastaligi, asit seramidaz enzimi eksikligine bagl
olarak gelisen nadir bir lizozomal depo hastaligidir ve ¢esitli
dokularda seramid birikimine yol acar. Hastalik genellikle
dogumdan sonraki birka¢ ay icinde, agrii ve ilerleyici
deformasyon gosteren eklemler, ilerleyici ses kisikligr ve
subkutan nodiiller igeren 6zgiin bir klinik triad ile ortaya ¢ikar.
Hastalik otozomal resesif olarak kalitilir ve asit seramidaz
enzimini kodlayan N-agil sfingozin amidohidrolaz (ASAH1)
genindeki mutasyonlarin hastaliga neden oldugu
gosterilmistir(30). ASAHI1 genindeki genetik varyasyonlar,
Farber hastaligindan (FH), progresif miyoklonik epilepsi ile
birlikte veya olmaksizin spinal muskiiler atrofiye (SMA-PME)
uzanan bir hastalik spektrumu ile iliskilidir. SMA-PME, cocukluk
caginda baslayan, motor noron hastaligina bagh ilerleyici
giigsiizliik, bunu izleyen ilerleyici epilepsi, tremor ve sensdrindral
isitme kaybi ile karakterizedir. Bo Hoon Lee ve arkadaglarinin
yaptig1 bir calismada 4 yasinda bir erkek cocugun hem FH hem
de SMA-PME fenotipik ozelliklerini gosterdigi ve ASAHI
geninde 2 varyant saptadig1 bir ¢alismada isitme kaybinin SMA -
PME kaynakli oldugunu ve klasik FH ile iligkili olmadig:
gosterilmistir(31). Bu durum FH tanisi alan hastalarda SMA-
PME formu bulunmas: halinde isitme kayb1 olabilecegini
gostermektedir.

12. SEREBROTENDINOZ KSANTOMATOZIS

Serebrotendindz ksantomatozis (CTX), 27a-hidroksilaz
mutasyonlarindan kaynaklanan nadir goriilen otozomal resesif bir
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hastaliktir. Katarakt, ksantomlar ve norolojik belirtilerle
karakterizedir. Polindropati bildirilmistir, ancak bunun aksonal
mi yoksa demiyelinizan m1 oldugu belirsizdir. Ispanya da CTX
tanist alan 13 hastalik bir ¢alismada hastalarin %50'sinde beyin
sap1 isitsel uyarilmis potansiyellerinde gecikme saptanmistir(32).
Tokimura ve arkadaslarinin yaptig1 bir ¢alismada da yine benzer
sekilde beyin sap1 isitsel uyarilmis potansiyellerinde bozulma
saptanmig  olup  hastaligin  isitmeyi  etkileyebilecegi
gosterilmistir(33).

13. PEROKSIZOM BiYOGENEZ
BOZUKLUKLARI

Peroksizom biyogenez bozukluklari (PBD), peroksizom
olusumunun bozuldugu, ¢oklu peroksizom enzim eksikliklerine,
karmasik gelisimsel sekellere ve ilerleyici sakatliklara yol acan,
otozomal resesif kalittimli heterojen bir bozukluk grubudur.
Memeli peroksizom olusumu, 16 PEX geninin protein {iriinlerini
icerir; bunlardan 14'indeki kusurlarin PBD'ye neden oldugu
gosterilmistir. Siddet spektrumunda ii¢ genis fenotipik grup
tanimlanmistir: Zellweger sendromu en siddetli olanidir, neonatal
adrenolokodistrofi orta siddettedir ve infantil Refsum hastaligi
daha az siddetlidir(34).

13.1. Zellweger Sendromu

Zellweger  Spektrumunda  Peroksizom  Biyogenez
Bozukluklart (PBD-ZSD), tiim dokulan etkileyen ve gelisimsel
kusurlarin yani sira ndérodejenerasyonu da igeren, noropatolojik
Ozelliklere sahip, yenidogan doneminde oliimciil bir genetik
hastaliktir.  Noropatolojik  degisiklikler —arasinda  serebral
hemisferleri, serebellumu ve inferior olivar kompleksi etkileyen
anormal noronal go¢, anormal Purkinje hiicresi dallanmasi,
demiyelinizasyon ve gelisim sonrasi ndronal dejenerasyon yer
alir. PBD-ZSD, peroksizom biyogenezi veya PEX genlerindeki
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mutasyonlardan kaynaklanir ve bu mutasyonlar kusurlu
peroksizom biyogenezine ve bunun sonucunda peroksizomal
metabolik fonksiyonun kaybina yol agar(35). Peroksizomal
Biyogenez Faktorii 1 ( PEX1) genindeki mutasyonlar en yaygin
olanidir ve tim vakalarinin yaklagik %70'inde bulunur(36).
Norolojik anormallikler, coklu organ yetmezligi, gelisme geriligi,
dogumdan sonraki ilk birka¢ ay ile smirli yasam siireleri,
kraniyofasiyal anormallikler ve hipotoni PBD-ZSD’nin siddetli
formlartyla siklikla iliskilendirilen dzelliklerdir. Isitme kaybi ise
PBD-ZSD’nin 6nemli bir oOzelligi olup daha hafif ve orta
formlarda gozlenir(37).

Tektorial membran ve stria vaskiilarisin atrofisi ile i¢
kulak tiiylii hiicrelerinin ve spiral ganglion néronlarinin kaybinin,
PBD-ZSD ile iliskili isitme kaybina katkida bulundugu one
stiriilmiistiir(38-40). PBD-ZSD hastalarinda kraniyofasiyal
anormallikler ve azalmig kemik mineral yogunlugu Ostaki tiipti
fonksiyonunu bozabilir ve yine bu anatomik bozukluklar
nedeniyle (3. Pencere, iist kanal dehisansit vb.) isitme kaybi
g6zlenebilir(37). Lee ve arkadaslarinin yaptigi 39 PBD-ZSD
hastas1 ve benzer fenotipik 6zellik gosteren 3 D-bifonksiyonel
protein eksikligi olan 42 hastalik bir retrospektif calismada
hastalarin 2/3’linde sensorindral tip igitme kaybi 1/3’linde ise
karma tip isitme kayb1 izlenmistir. Isitme kayb1 genel olarak orta
ve ileri derece arasmnda olmakla birlikte degiskenlikler
bulunmaktadir. Bu hastalarin igitme cihazindan fayda gordigi
gosterilmis  ve  radyolojik  degerlendirmenin  anatomik
bozukluklar1 degerlendirme agisindan yararli olabilecegi One
siriilmiistii. Yine aym1 c¢alismada yillik odyolojik takip
onerilmistir(37). Benzer sekilde baska ¢alismalarda da PBD-ZSD
hastalarinda degisen derecelerde isitme kaybi bildirilmistir(41).

Saf ses odyometrisi bulgulari, ZSD’li bireylerde
cogunlukla bilateral ve progresif sensorindral tip isitme kaybini
ortaya koymaktadir. Isitme kaybinin derecesi hafif diizeyden ileri
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dereceye kadar degiskenlik gosterebilmekte, o6zellikle PEX1
mutasyonuna  sahip  olgularda ilerleyici  bir  seyir
izleyebilmektedir(37,42). Konusma odyometrisi
degerlendirmelerinde ise saf ses esiklerine kiyasla konusmay1
ayirt etme performansmin beklenenden diisiik olabildigi
bildirilmis; bu durum, koklear hasarin yani sira isitsel sinir ve
santral igitsel yolaklarin etkilenebilecegini diisiindiirmiistiir (37)

Objektif testlerden otoakustik emisyon Olclimleri,
hastaligin erken evrelerinde dis tiiylii hiicre fonksiyonlarinin
kismen korunabildigini, ilerleyen donemlerde ise emisyon
yanitlarinin azaldigii veya kayboldugunu gostermektedir. Isitsel
beyin sap1 yanitlar1 (ABR) incelemelerinde ise esik artislari, dalga
amplitiidlerinde azalma ve latans uzamalar rapor edilmistir. Bu
bulgular, ZSD’de isitme kaybinin yalnizca periferik koklear
yapilarla smirli olmadigini, sinaptopatik ve noral duzeyde
tutulumun da s6z konusu olabilecegini desteklemektedir (37,43)

Isitsel rehabilitasyon yaklasimlari, Zellweger spektrum
bozuklugu bulunan bireylerde isitme kaybinin derecesi ve
hastaligin sistemik seyri dikkate alinarak planlanmalidir. Hafif ve
orta dereceli sensOrindral igitme kaybi olan olgularda isitme
cihazi kullanimi ile ses farkindaliginda artis saglanabildigi
bildirilmekle birlikte, PEX1 mutasyonuna bagli koklear
sinaptopati ve néral tutulum nedeniyle konusma algisi
kazanimlarinin siirl kalabilecegi vurgulanmaktadir(44). Agir ve
ileri derecede isitme kaybi bulunan secilmis olgularda koklear
implant uygulamalar: rapor edilmis olsa da, santral sinir sistemi
tutulumu ve sinaptik diizeydeki bozulmalar nedeniyle implant
sonrast isitsel sonuclarin bireyler arasinda degiskenlik
gosterebildigi  belirtilmektedir ~ (42,44).  Isitme  cihaz
denemelerine ragmen yeterli fayda saglanamayan pediatrik
vakalarda koklear implant adayligmin degerlendirilmesi ve
cerrahi planlamanin yapilabildigi bildirilmistir. Tiim bu bulgular,
ZSD’de i¢ kulak kil hiicresi biitiinliigii ve sinaptik iletimin
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bozulmasina bagli olarak isitsel fonksiyonlarin ciddi sekilde
etkilendigini ve ileri derecede isitme kayb1 olan bireylerde ileri
isitsel rehabilitasyon segeneklerinin giindeme gelebilecegini
gostermektedir. Bu nedenle, Zellweger spektrum bozuklugu olan
bireylerde isitsel rehabilitasyon kararlari multidisipliner bir
yaklagim ¢ercevesinde ele alinmali ve odyolojik degerlendirmeler
norolojik ve gelisimsel bulgularla birlikte yorumlanmalidir (42—
45).

13.2. Refsum Hastahgi

Sir Sigvald Refsum, yetiskin Refsum Hastaligi'ni ilk
olarak 1945'te tanimlamistir. Refsum hastaligi iki alt sinifa ayrilir:
yetigkin Refsum hastaligi (ARD) ve infantil Refsum hastalig
(IRD). Her iki alt simf da gorsel degisiklikler, igsitme kayb1 ve
serebellar ataksi gibi benzer belirtiler gosterir. Bununla birlikte,
IRD'li hastalarda kraniyofasiyal dismorfizm, zihinsel engellilik
ve gastrointestinal bozukluklar gibi ek belirtiler goriilebilirken,
ARD'li hastalarda iktiyoz, bobrek fonksiyon bozuklugu ve
metakarpal veya metatarsal kemiklerin bilateral kisalmasi
goriilebilir(46).

ARD, fitanik asit metabolizmasin1 etkileyen nadir
goriilen, resesif kalitimli bir metabolik hastaliktir. Irkla iligkisi
olmayip her iki cinsiyeti de esit derecede etkiler. ARD, otozomal
resesif bir hastalik olarak kalitilir. Molekiiler genetik test ve
kapsamli  genomik  testlerde PHYH veya PEX7 genlerinde
biallelik patojenik varyantlarin tanimlanmasi, hastaligin genetik
temelini acikliga kavusturabilir. PHYH genindeki
mutasyonlar vakalarin yaklasik %90'in1 olusturmaktadir. Bu gen,
10. kromozomda (pll.2-pter) yer almaktadir. Peroksizom
fonksiyonu i¢in 6nemli olan fitanoil-CoA hidroksilaz (PAHX)
enzimini kodlar. PEX7 genindeki mutasyonlar, ARD'li hastalarin
azinligini (%10) olusturmaktadir. Bu gen, 6. kromozomda (p22-
q24) yer almaktadir. Peroksizoma enzimleri ithal eden
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peroksizomal tip 2 hedefleme sinyal reseptoriinii kodlar. Fitanik
asidin alfa-oksidasyonu ic¢in gerekli olan peroksizomlardaki
fitanoil-CoA hidroksilaz eksikliginden kaynaklanan belirtiler,
hastalarin viicut dokularinda fitanik asit birikmesine yol agar.
Diyet aliminin sinirlandirilmasiyla plazma fitanik asit seviyeleri
diiser ve norolojik belirtilerde iyilesme goriiliir(47).

Fitanik asidin noral dokularda ve miyelin yapilarinda
birikmesi, periferik ve santral sinir sisteminde iletim
bozukluklarma neden olarak kraniyal sinir tutulumunu da iceren
norodejeneratif bir siireci baslatmaktadir(48,49). Bu norolojik
etkilenme isitsel sistemde 6zellikle koklear sinir ve santral isitsel
yolaklarin tutulumu ile iliskilendirilmektedir. Klinik olarak
Refsum hastalarinda progresif 6zellikte, bilateral, orta ve yiiksek
frekanslar1 tutan, hafif dereceden ileri dereceye kadar degisebilen
sensorinoral tip isitme kaybi bildirilmektedir (46,49-51).

Refsum hastalarinda  isitsel sistem tutulumunun
degerlendirilmesinde davranimsal ve objektif odyolojik testlerin
birlikte kullanilmasi 6nerilmektedir. Saf ses odyometrisi bulgular
cogunlukla bilateral, progresif ve orta—yiiksek frekanslar1 tutan
sensorinoral tip isitme kaybini ortaya koymaktadir. Isitme
kaybinin derecesi hafif diizeyden ileri dereceye kadar degiskenlik
gosterebilmekte ve zaman icerisinde progresyon
gosterebilmektedir (49,51).

Konugsma odyometrisi degerlendirmelerinde, saf ses
esiklerine kiyasla konusmay1 ayirt etme skorlarinin orantisiz
sekilde diisiik olabildigi bildirilmistir. Bu durum, yalnizca koklear
diizeyde degil, ayn1 zamanda isitsel sinir ve santral isitsel yolak
tutulumunun da s6z konusu olabilecegini diisiindiirmektedir (49).

Objektif testlerden otoakustik emisyon (OAE) ol¢giimleri,
hastaligin erken donemlerinde dis tliylii hiicre fonksiyonlariin
kismen korunabildigini, ancak ilerleyen evrelerde emisyon
yanitlarinin zayifladigini veya kayboldugunu gostermektedir. Bu
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bulgu, metabolik birikime bagli olarak zamanla gelisen koklear
hasar1 desteklemektedir (51).

Isitsel beyin sap1 yanitlar1 (ABR/BERA) incelemelerinde
ise dalga latanslarinda uzama ve interpik latans artiglar1 rapor
edilmistir. Bu bulgular, Refsum hastaliginda isitme kaybinin
yalnizca periferik koklear yapilarla smirli olmadigini, retro-
koklear ve santral isitsel yolaklarin da etkilenebildigini
gostermektedir (49,51).

Isitsel rehabilitasyon agisindan, hafif ve orta dereceli
sensorindral igitme kayb1 bulunan bireylerde isitme cihazlarindan
fonksiyonel fayda saglanabilecegi bildirilmekle birlikte, progresif
hastalik seyri ve ndral tutulum nedeniyle uzun dénem kazanimlar
smirli olabilmektedir. Koklear implant uygulamalarma iligkin
veriler sinirli olup, santral isitsel yolak tutulumu bulunan
olgularda sonuglarin degiskenlik gosterebilecegi
vurgulanmaktadir (52).

13.3. X gecisli Adrenolokodistofi

X’e bagli adrenolokodistrofi (X-ALD), ABCD1 genindeki
mutasyon nedeniyle gelisen peroksizomlarda ¢ok uzun zincirli
yag asitlerinin (VLCFA) beta-oksidasyonundaki bozulma ile
iliskili demiyelinizan bir hastaliktir. Okulda 6grenme giigliikleri
ve normal odyograma ragmen konusmayi Ozellikle giiriiltiide
ayirt etmede zorluk, cocukluk ¢agi serebral ALD’nin en sik
bildirilen baslangi¢ semptomlari arasindadir. Hastalik genellikle
hizli ilerler ve ndrolojik semptomlarin baslangicindan sonraki 10
yil i¢inde vejetatif duruma ilerleyebilir. X-ALD geni Xq28
lokusunda yer alir ve ATP-baglayici kaset (ABC) transmembran
tastyic1 protein kodlar. Hastaligin siddeti ile mutasyon tipi
arasinda net bir iligki yoktur ve ayni aile i¢inde farkli fenotipler
goriilebilir(53).

Hastalar isitsel olarak degerlendirildiginde X-ALD igin
periferik igitme bozuklugu olmadigini ama santral isitme
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yolaklarinin bozuldugu gosterilmistir. Saf ses odyometrisi
hastalarda normal olarak degerlendirilmektedir. Bunun yani sira
timpanometri ve otoakustik emisyonlar da normal olarak
degerlendirilmistir. Akustik refleksler ise hem ipsilateral hem de
kontrlateral olarak aliamayabilir ve bu durum alt beyin sapinda
ki bir fonksiyon bozuklugunu gostermektedir. Isitsel beyin sapi
uyarilmis yanitlar1 (ABR) ise V. dalga hari¢ normal latanslarda
saptanir. V. Dalga da ise hem latanslar gecikmis hem de morfoloji
bozulmus olabilir. Bu durum beyin sapinda ki iletim gecikmesiyle
iligkilidir. Santral isitsel testler ise genellikle bozulmustur ve bu
durum gostermektedir ki hasta da duyma bozulmasa bile algilama
bozulmaktadir. Isitsel paterni tanima ve siralama ciddi sekilde
etkilenebilir. Sonu¢ olarak tim bu bulgular santral isitsel
islemleme bozuklugunu(CAPD) gostermektedir(53-56).

CAPD olan hastalarda periferik bozukluklarda uygulanan
isitme cihazi gibi yontemler basarili sonuglar vermemektedir. Bu
sebeple isitme rehabilitasyonu ac¢isindan isitsel egitim
verilmektedir. CAPD, tek bir bozukluk degil; farkli isitsel
stirecleri etkileyebilen heterojen bir bozukluklar grubudur. Bu
nedenle klinik tablo, etkilenen santral isitsel stireglere bagli olarak
bireyler arasinda farklilik gosterebilir. Bu slirecler arasinda
temporal islemleme (zamanlama, siralama, aralik algisi), dikotik
islemleme (iki kulaktan gelen uyaranlarin birlikte islenmesi),
monaural diisiikk yedeklilikte sinyal algis1 (gliriiltiide veya
bozulmus konusmay1 anlama), binaural etkilesim (lokalizasyon
ve lateralizasyon) yer alir(57).

CAPD tanisi, kapsamli bir santral isitsel test bataryasi ile
konur ve rehabilitasyon plani, hem test sonuglarina hem de
bireyin giinliikk yasamdaki isitsel islevsel yakinmalarina gore
sekillendirilmelidir. Bu nedenle isitsel egitim, hedeflenen isitsel
stireglere 6zgii olarak planlanmali ve bireysellestirilmelidir(57).
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[sitsel egitim hastanin bu siireglerden hangisinde daha
fazla zorluk yasadigi goz Oniine alarak yapilan ve c¢esitli
yontemler kullanilarak zorluk diizeyi giderek arttirilan; beynin
sesleri anlama, yorumlama ve ayirt etme siireglerini destekleyen
bir rehabilitasyon programlar biitiinidir. X-ALD ye 0zgu
olmamakla birlikte tim CAPD tanis1 alan hastalarda basarili
sonugla alinmaktadir(57).

14. ALKAPTONURI

Alkaptoniiri  3q13 kromozomundaki mutasyonlardan
kaynakli otozomal resesif gecisli nadir bir genetik hastaliktir. Bu
metabolik bozukluk tirozin metabolizmasindaki ara iiriin olan
homogentisik  asitin  (HGA) yikimindan sorumlu olan
homogentisik asit oksizdazin eksikligiyle ortaya ¢ikar ve HGA
birikimine yol agar. Bag dokularinda biriken HGA, melanin
benzeri bir pigmentin polimerizasyonuna(okronozis) yol agarak
bu pigmentin deri, kemik, mukoza ylizeyleri, hyalin kikirdaklar,
intervertebral diskler ve sklera gibi bolgelerde birikmesine yol
acar. Otolojik tutulum ise ¢ok nadir olarak gézlenmektedir(58).

Alkaptoniiride isitme kayb1 ender olarak bildirmis olsa da
yapilan ¢alismalarda hastalarin isitmeyle ilgili sikayetlerde
bulundugu gozlenmistir. Hastalik ¢ok nadir olarak goriilmekle
birlikte isitme agisindan yapilan ¢aligmalar sinirhdir. Hastalik
genel olarak hafif derece sensorindral isitme kaybi yapmaktadir
fakat ossikiiler zincir ve timpanik membran tutulumuna bagh
iletim tipi kayip gozlenebilir. Yiiksek frekans isitme kaybi daha
sik olarak gozlense de toplumda yliksek frekans isitme kaybi fazla
oldugu i¢in hastalikla iliskisi net degildir(59).
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15. BIOTINIDAZ EKSIKLIGI

Biotinizdaz eksikligi, biotinin geri doniisiimiiniin
saglanamamasiyla ortaya ¢ikan otozomal resesif kalitilan bir
metabolik bozukluktur. Klinik 06zellikleri arasinda nobetler,
hipotoni, ataksi, solunum problemleri, deri dokiintiisii, alopesi,
isitme kaybi, optik atrofi, konjonktivit, mantar enfeksiyonlar1 ve
gelisimsel gecikme bulunur. Bu bozukluk, farmakolojik dozlarda
biotin ile etkili bir sekilde tedavi edilebilir. Biotin tedavisini
takiben, norolojik semptomlar genellikle saatler-giinler i¢inde
diizelir ve deri belirtileri birka¢ hafta i¢inde kaybolur. Beslenme
sorunlari, deri belirtileri ve solunum sorunlar1 gibi bazi
semptomlar genellikle biotin tedavisiyle diizelirken, biotin
tedavisi Oncesinde ortaya ¢ikan optik atrofi, isitme kaybi ve
gelisimsel gecikme gibi diger belirtiler iyilesebilir ancak biotin
tedavisine  baslanmasiyla  genellikle  tamamen  geri
dondurilemez.(60,61)

Biotinidaz eksikligi olan ¢ocuklarin yiizde %20-76’ sinda
isitme kaybi bildirilmistir. Isitme kayb1 derecesinin degiskenlik
gosterdigi belirtilse de genel olarak orta veya ileri derece
sensorinoral isitme kaybi izlenir. Isitme testleri normal olan
cocuklarda bile ABR bulgularinda santral isitme yollarmnin
tutuldugu gozlenebilir. Geg tan1 alan ¢ocuklarda yapilan ABR
latanslar1 erken tani alanlara gére anlamli sekilde daha uzundur.
Dogumdan hemen sonra tani alip tedavi baslanan ¢ocuklarda ise
ABR testleri normal olarak saptanmistir(60).

Tiim bu nedenlerle hastaligin erken tani almasi ve tarama
testleri programina alinarak semptomlar ortaya ¢ikmadan tedavi
baslanmasi ¢ok onemlidir. Geg tan1 alan ve isitme kaybi1 bulgular
olan ¢ocuklarda ise biotin tedavisine ek olarak isitme cihazlar
verilmesi ve cok ileri kaybi olanlarda koklear implantasyon
yapilmasi gerekmektedir(61).
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16. GAUCHER HASTALIGI

Gaucher hastalig1, otozomal resesif kalitimla aktarilan ve
glukosilseramidaz (asit B-glukosidaz; GBA) enzim eksikligine
bagli gelisen, lizozomal depo hastaliklar1 arasinda yer
almaktadir(62,63). Glukoserebrozidlerin lizozomlarda birikmesi
sonucu Ozellikle mononiikleer fagosit sisteminde genislemis
makrofajlar olusur ve bu hiicreler Gaucher hiicreleri olarak
adlandirilir.  Hastaligin  ndérolojik  tutulumu, merkezi sinir
sisteminde ndronal ve glial hiicrelerde lipid birikimi, mikrogliyal
aktivasyon, inflamatuvar yanit ve sinaptik iletim bozukluklari ile
iligkilidir. Bu patofizyolojik siire¢ Ozellikle noéronlarda
dejenerasyon, beyin sapi ¢ekirdekleri ve serebellar yapilarda
fonksiyon kaybi ile sonuglanmaktadir(63,64).

Klinik olarak Gaucher hastalig1 li¢ ana tipe ayrilmaktadir:
Tip 1 (non-noéropatik) formda belirgin santral sinir sistemi
tutulumu olmamakla birlikte, ilerleyen yaglarda periferik
norolojik ve sensoriyel bulgular goriilebilmektedir; Tip 2 (akut
noropatik) form erken cocukluk doneminde agir santral sinir
sistemi tutulumu ile seyrederken; Tip 3 (kronik néropatik) formda
progresif ndrolojik tutulum, beyin sap1 disfonksiyonu ve kraniyal
sinir etkilenimi 6n plandadir(63).

[sitsel sistem tutulumu, Gaucher hiicrelerinin mastoid,
orta kulak boslugu ve temporal kemik yapilarda birikmesine bagh
olarak iletim tipi isitme kaybi ile ortaya ¢ikabilmektedir. Bununla
birlikte, 6zellikle Tip 3 ve bazi Tip 1 olgularda, beyin sap1 ve
koklear sinir tutulumu ile iliskili sensorindral ve mikst tip igitme
kayiplart da bildirilmistir(62,64). Histopatolojik incelemelerde
intrakraniyal gaucheroma olusumuna baglh olarak koklear sinir
kompresyonu, i¢ kulak vaskiiler yapilarinda bozulma ve noral
dejenerasyon tanimlanmistir(64).

Odyolojik degerlendirmelerde saf ses odyometrisinde
bilateral, asimetrik olabilen sensorindral veya mikst tip isitme

57



Kulak Burun Bogaz Hastaliklar: Alaninda Giincel Konular ve Akademik Degerlendirmeler

kayb1; immittans ol¢limlerinde orta kulak tutulumuna bagl iletim
komponentleri; otoakustik emisyon testlerinde dis tiiylii hiicre
fonksiyon bozuklugunu diisiindiiren yanit kayiplari ve isitsel
beyin sap1 yanitlarinda (ABR) dalga latanslarinda uzama veya
dalga kaybi rapor edilmistir(62,63). Vestibiiler testlerde ise Tip 1
hastalarda dahi santral ve periferik vestibiiler tutulum bulgular
bildirilmis olup, bu durum multisistemik etkilenmenin bir
gostergesi olarak degerlendirilmektedir(62).

Isitsel rehabilitasyon acisindan, iletim veya hafif-orta
dereceli sensorindral isitme kayb1 bulunan olgularda isitme cihazi
uygulamalar1 ile isitsel farkindalikta artis saglanabildigi
bildirilmistir. Ancak santral sinir sistemi ve koklear sinir tutulumu
bulunan noropatik Gaucher tiplerinde konusma algisi
kazanimlarinin ~ smirli  olabilecegi  vurgulanmaktadir(63).
Literatiirde Gaucher hastaligma 06zgli koklear implant
uygulamalar1 oldukga sinirl sayida rapor edilmistir; agir ve ileri
derecede sensorinoral isitme kaybi olan se¢ilmis olgularda teorik
olarak adaylik s6z konusu olmakla birlikte, santral tutulum ve
noral dejenerasyon nedeniyle implant sonrasi isitsel sonuglarm
degisken olabilecegi ifade edilmektedir(64). Bu nedenle Gaucher
hastalarinda isitsel rehabilitasyon kararlarmin, hastaligin tipi,
norolojik tutulum diizeyi ve odyolojik bulgular birlikte
degerlendirilerek multidisipliner bir yaklasimla planlanmasi
onerilmektedir(62,63).

17. MUKOPOLISAKKARIDOZ (MPS)

Lizozomal depo hastaliklarindan olan
Mukopolisakkaridoz (MPS), heparan siilfatin (HS) ve
glikozaminoglikanlar dermatan (DS) parcalanmasini katalize
eden  alfa-L-iduronidaz ~ (IDUA) enzim  eksikliginden
kaynaklanmaktadir(65,66). Yalnizca bir tipi (MPS-II) X’e bagh
resesif kalittmdan kaynaklanan geriye kalan tiim tipleri (MPS-I,
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MPS-111, MPS-1V (tip A ve tip B), MPS-VI, MPS-VII, MPS-1X)
otozomal resesif kalitimla aktarilan toplam yedi alt tipi
bulunmaktadir(67).

17.1. MPS Tip I (Hurler, Hurler—Scheie, Scheie)

MPS Tip I’de isitme kaybi1 siklikla erken c¢ocukluk
doneminde ortaya ¢ikmakta olup en yaygin olarak iletim tipi
isitme kaybi bildirilmistir. Bu durum, glikozaminoglikan (GAG)
birikimine bagli olarak Gstaki tiipii disfonksiyonu, kronik serdz
otitis media ve ossikiiler zincir tutulumuyla iligkilendirilmektedir.
Hastaligin ilerleyen donemlerinde mikst ve sensorindral bilesen
eklenebildigi, saf ses odyometrisi ve ABR bulgularinda yasla
birlikte esiklerin kotiilestigi rapor edilmistir. Erken donemde
ventilasyon tiipii ve isitme cihazi kullanimi 6nerilmekte; ancak
sensorindral komponent gelisen olgularda rehabilitasyon
sonuglarinin sinirli olabilecegi vurgulanmaktadir(68,69).

17.2. MPS Tip II (Hunter Sendromu)

MPS Tip II’de isitme kaybi oldukca yaygin olup hem
iletim hem sensorindral tip kayiplar bildirilmektedir. Hunter
Outcome Survey verilerine gore isitme esiklerinin yasla birlikte
progresif olarak kotiilestigi ve kronik orta kulak patolojilerinin
tabloya siklikla eslik ettigi  gosterilmistir.  Odyolojik
degerlendirmelerde saf ses odyometrisi, timpanometri ve ABR’de
periferik ve santral etkilenmeyi diislindiiren bulgular rapor
edilmistir. Isitme cihazlar erken donemde fayda saglayabilse de,
ilerleyici sensorindral tutulum nedeniyle uzun dénem kazanimlar
degiskenlik gosterebilmektedir(67,70).

17.3. MPS Tip III (Sanfilippo Sendromu)

MPS Tip II'te ndrodejeneratif siireg On planda
oldugundan, isitme kayb1 cogunlukla sensorinoral ozellik
gostermektedir. Klinik olarak hafif veya orta dereceli isitme kayb1
bildirilebilmekle birlikte, davranissal sorunlar ve biligsel gerileme
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nedeniyle odyolojik degerlendirme giiclesebilmektedir. ABR gibi
objektif testlerin tanisal degeri bu hasta grubunda o&zellikle
onemlidir. Literatiirde isitme kaybimin ilerleyici olabilecegi ve
santral isitsel islemleme bozukluklarinin tabloya eslik edebilecegi
belirtilmektedir(68,71).

17.4. MPS Tip IV (Morquio Sendromu)

MPS Tip IV’te isitme kaybi genellikle iletim tipi veya
mikst tip olarak rapor edilmistir. Orta kulak kemikgiklerinde ve
temporal kemikte GAG birikimine bagli yapisal degisiklikler bu
bulgularin temel nedenleri arasinda yer almaktadir. Saf ses
odyometrisi ve timpanometrik degerlendirmelerde iletim
komponent baskin olmakla birlikte, baz1 olgularda sensorindral
bilesenin de eslik edebildigi bildirilmistir. Isitme cihazi1 kullanimi
ile fonksiyonel kazanimlar saglanabilmekte, ancak diizenli
odyolojik takip onerilmektedir(67,69).

17.5. MPS Tip VI (Maroteaux—Lamy Sendromu)

MPS Tip VI'da bilissel islevler genellikle korunmus olsa
da, isitme kaybi sik goriilen bir bulgudur. Literatiirde en yaygin
olarak iletim tipi isitme kaybi tanimlanmis; hastaligin ilerleyen
evrelerinde mikst ve nadiren sensorindral bilesenlerin ortaya
cikabilecegi bildirilmistir. Kronik otitis media ve st havayolu
obstriiksiyonlart bu hasta grubunda isitme kaybma katkida
bulunan baslica faktorlerdir. Isitme cihazi uygulamalarmin
ozellikle  iletisim  tipi  kayiplarda  etkili  olabildigi
belirtilmektedir(67).

17.6. MPS Tip VII (Sly Sendromu)

MPS Tip VII nadir goriilmesi nedeniyle sinirli sayida
calismada degerlendirilmistir. Mevcut veriler, isitme kaybinin
cogunlukla mikst tip Ozellik gosterdigini ve orta kulak
patolojilerinin tabloya eslik edebilecegini diisiindiirmektedir.
Odyolojik bulgular genellikle diger MPS tipleriyle benzerlik
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gostermekte olup, erken ve diizenli isitme degerlendirmesinin
o6nemi vurgulanmaktadir(67).

Mukopolisakkaridozlarin tiim tiplerinde isitme kaybi1
yaygin bir bulgu olup; iletim, sensorindral ve mikst tip isitme
kayiplar1 farkli oranlarda bildirilmektedir. Odyolojik bulgular
hastaligin tipi, yast ve sistemik tutulumun siddetine bagli olarak
degiskenlik gostermektedir. Bu nedenle MPS’li bireylerde
isitmenin erken donemde degerlendirilmesi ve diizenli araliklarla
izlenmesi, uygun isitsel rehabilitasyon stratejilerinin belirlenmesi
acisindan kritik 6neme sahiptir.

18. NIEMANN PiCK HASTALIGI TiP C

Niemann—Pick hastaligi tip C (NPC), otozomal resesif
kalitimla aktarilan, hiicre i¢i kolesterol taginimindaki
bozukluklara  bagli  olarak esterlesmemis  kolesteroliin
endolizozomal sistemde birikmesiyle karakterize, nadir ve
ilerleyici bir ndrodejeneratif lizozomal depo hastaligidir. Bu
patofizyolojik siire¢; beyin, karaciger ve dalak basta olmak tizere
birgok dokuda birikime yol acarak hepatosplenomegali ve
progresif norolojik bozulma ile sonuglanmaktadir(72,73). Klinik
tablo oldukc¢a heterojen olup erken bebeklikten erigskin doneme
kadar degisen baslangi¢ yaslar1 ile seyredebilmekte; vertikal
supraniikleer bakis felci, ataksi, dizartri, disfaji, distoni, biligsel
gerileme, ndbetler, katapleksi ve viseral tutulum karakteristik
bulgular arasinda yer almaktadir(73).

[sitsel sistem tutulumu NPC’de nérodejeneratif siirecin bir
parcast olarak degerlendirilmektedir. Literatiirde NPC’li
bireylerde hafif ile orta derecede sensorindral isitme kaybinin
yani sira, retrokoklear tutulum ve isitsel néropati spektrumu ile
uyumlu bulgular bildirilmistir(74,75). Saf ses odyometrisi
sonuglarinda siklikla yiiksek frekans agirlikli isitme kaybi
izlenirken, isitsel beyin sap1 yanit1 (ABR) degerlendirmelerinde

61



Kulak Burun Bogaz Hastaliklar: Alaninda Giincel Konular ve Akademik Degerlendirmeler

dalga latanslarinda uzama, dalga morfolojisinde bozulma ve
santral igitsel yollarin etkilenimini diisiindiiren bulgular rapor
edilmistir(72,75). Bu odyolojik bulgular, hastaligin dogrudan
santral ve periferal sinir sistemi tutulumu ile iligkilendirilmekte
olup, isitsel bozulmanin ilerleyici 06zellik gosterebilecegi
vurgulanmaktadir.

Niemann—Pick hastalig1 tip C’de isitsel rehabilitasyon
yaklagimlarina iliskin kanitlar siirhidir. Hafif ve orta derecede
sensorindral isitme kaybi bulunan bireylerde isitme cihazi
kullaniminin ses farkindaligini artirabilecegi Ongoriilmekle
birlikte, santral isitsel yollarin etkilenmesi ve retrokoklear
tutulum nedeniyle konusma algist kazanimlarinin = siirh
olabilecegi belirtilmektedir (74,75). Mevcut literatirde NPC’ye
0zgii olarak koklear implant uygulamalarin1 ve sonuglarini ele
alan klinik calisma veya olgu serileri bulunmamaktadir. Bu
nedenle ileri isitsel rehabilitasyon yaklagimlarinin, hastaligin
norolojik seyri ve santral isitsel tutulum derecesi gbz Oniinde
bulundurularak multidisipliner bir yaklasimla bireysel diizeyde
degerlendirilmesi onerilmektedir(72).

19. GLUTARIK ASIDURI TiP1

Konjenital ve nadir hastaliklardan biri olan Glutarik
Asidiiri Tip T (GA-1), otozomal resesif kalitim gosteren ve
glutaril-CoA dehidrojenaz enzim eksikligi sonucu ortaya ¢ikan
bir metabolik hastaliktir. Bu enzim eksikligi, triptofan, lizin ve
hidroksilizin metabolizmasinin bozulmasina neden olmakta ve bu
aminoasitlerin  asetilasetoasetil-CoA’ya  doniistiirilememesi
sonucunda glutaril-karnitin, glutakonik asit, glutarik asit ve 3-
hidroksiglutarik asit gibi toksik metabolitlerin birikimi meydana
gelmektedir. S6z konusu metabolitlerin  birikimi; hareket
bozukluklari, néropsikolojik etkilenme ve akut bazal gangliyon
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hasart ile karakterize klinik tablolarin gelismesine yol
acmaktadir(76,77).

GA-1'de biriken toksik metabolitlerin  &zellikle
norotoksik etki potansiyeline sahip oldugu ve merkezi sinir
sistemi yaninda periferik duyusal sistemleri de etkileyebilecegi
bildirilmektedir. GA-1’e 0zgii metabolitlerin neden oldugu
mitokondriyal  disfonksiyon, oksidatif stres artisg1  ve
mikrovaskiiler regiilasyon bozukluklari, metabolik olarak yiiksek
enerji gereksinimi bulunan dokular agisindan belirgin bir
hassasiyet olusturmaktadir(76,77). Bu baglamda, koklea; tek
arteriyel beslenmeye sahip olmasi, stria vaskiilarisin yogun
metabolik aktivitesi ve iyonik homeostazin siirekliligine olan
bagimlilig1 nedeniyle metabolik stres kosullarma duyarli bir yap1
olarak degerlendirilmektedir. GA-1 tanili bireylerde yapilan
klinik goézlemler, i¢ kulak ve vestibulokoklear sinir yapilarinda
belirgin anatomik anomaliler olmaksizin, isitsel sistemin
metabolik ve fonksiyonel diizeyde -etkilenebilecegine isaret
etmektedir. Bu durum, GA-1’de isitsel sistemin etkilenmesinin
yapisal hasardan ziyade metabolik ve hiicresel mekanizmalarla
iliskili olabilecegini diisiindiirmektedir(76).

20. GANGLIOSiDOZ

Hiicre ylizeyi  glikokonjugatlart  (proteoglikanlar,
glikoproteinler ve glikosfingolipitler), gelismekte olan kokleada
belirgin uzaysal ve zamansal ekspresyon paternleri sergilemekte
olup, normal igitme fonksiyonunun olusumu ve siirdiiriilmesinde
kritik roller iistlenmektedir(78). Bu glikokonjugatlar arasinda yer
alan gangliosidler, 6zellikle sialik asit iceren glikosfingolipitler
olarak merkezi sinir sisteminde yiiksek yogunlukta bulunmakta;
noronal hiicre zarlarinin dis tabakasinda lipid sallar1 igerisinde
kiimelenerek hiicresel sinyal iletimi, hiicre-hiicre etkilesimi ve
noronal biitiinliigiin korunmasinda gorev almaktadir(78,79).
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20.1. GM1 GANGLIiOSiDOZU

GM1 gangliosidozu, GLB1 genindeki bialelik patojenik
varyantlara baglh olarak lizozomal B-galaktosidaz aktivitesinin
azalmasi sonucu gelisen, otozomal resesif kalitimli bir lizozomal
depo hastaligidir. Hastalikta GM1 gangliosidleri basta noronlar
olmak (zere birgok dokunun lizozomlarinda birikmekte, bu
durum  Ozellikle merkezi sinir  sisteminde  belirgin
norodejenerasyonla sonuglanmaktadir(80,81). Klinik spektrum
baslangi¢c yasina ve hastalik siddetine gore infantil, juvenil ve
erigkin formlar seklinde siniflandirilmakta olup, erken baslangich
olgularda progresif nérolojik bozulma, gérme ve isitme kaybi1 sik
bildirilen bulgular arasmdadir(80). Isitsel tutulumun, gangliosid
birikimine bagli olarak santral sinir sistemi ve isitsel yollarin
etkilenmesiyle iligkili oldugu diisiiniilmektedir.

20.2. GM2 GANGLIOSiDOZU (SANDHOFF
HASTALIGI)

GM2 gangliosidozlar1 igerisinde yer alan Sandhoff
hastalig1 ise HEXB genindeki mutasyonlara bagli olarak f-
heksozaminidaz A ve B enzim aktivitelerinin yetersizligi sonucu
gelismektedir. Bu enzim eksikligi, GM2 gangliosidlerinin
lizozomal yikiminin bozulmasma ve 6zellikle noral dokularda
toksik birikime yol agmaktadir(82). Sandhoff hastaliginda
ilerleyici nodrodejenerasyon on planda olup, kraniyal sinir
tutulumu ile birlikte bilateral sensorindral igitme kaybi
bildirilmistir. Baz1 olgularda isitsel bulgular, beyin sap1 ve santral
isitsel yollarin etkilenimine isaret eden ndrolojik sendromlarla
birlikte degerlendirilmistir(82).

Bu veriler, gangliosid metabolizmasindaki bozukluklarin
hem periferal hem de santral isitsel yapilarda yapisal ve
fonksiyonel  hasara  yol agabilecegini  gdstermektedir.
Gangliosidozlarda isitme kaybi, c¢ogunlukla noérodejeneratif
siirecin bir parcasit olarak ortaya c¢ikmakta olup, isitsel
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degerlendirmelerin hastaligin tanisal ve izlem siirecinde 6nemli
bir yer tuttugu distinilmektedir(78,80).

21. SONUC

Kalitsal metabolik hastaliklar, genetik bozukluklar
sonucunda hiicre i¢i metabolik yolaklarin ve enerji lretim
stireclerinin aksamasiyla ortaya c¢ikan, multisistemik tutulum
gosteren heterojen bir hastalik grubudur. Bu hastalik grubunda
sikca gozlenen farkli klinik durumlardan biri de igitme kaybidir.
Mevcut literatiir bulgulari, kalitsal metabolik hastaliklarda isitme
kayiplarinin patofizyolojisinin; oksidatif fosforilasyon kusurlari,
toksik metabolitlerin ve birikim maddelerinin (fitanik asit, GAG,
stilfatid, gangliosid vb.) dokularda yol actig1 hiicresel toksisite,
stria  vaskiilaris ve tiiylii hiicre dejenerasyonlar ile
retrokoklear/santral demyelinizasyon siireclerinden
kaynaklandigin1 ortaya koymaktadir. Bu hastalarda erken ve
diizenli odyolojik takip ile bireysellestirilmis rehabilitasyonlar
sayesinde  hastalarin  sozel iletisim  becerileri, sosyal
entegrasyonlart ve genel yasam kaliteleri onemli dlciide
artacaktir.
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VOICE ASSESSMENT AND ANALYSIS IN
OTOLARYNGOLOGY

Karahan KARA!

1. INTRODUCTION

Voice assessment characterizes impairment, guides
treatment, and documents outcomes. Combine patient report,
structured listening, laryngeal imaging, acoustics, and
aerodynamics. The European Laryngological Society framework
and subsequent instrumental protocols support this
multidimensional approach (Dejonckere et al., 2001; Patel et al.,
2018).

Recorded sound combines the laryngeal source and vocal
tract filtering. Fundamental frequency (fO) describes periodic
repetition; pitch is perceptual. Harmonics occur at multiples of fO,
whereas formants reflect vocal tract resonances. Nasal coupling
adds resonances and antiresonances; a spectral change alone
cannot establish altered vocal fold vibration (Havel, Sundberg,
Traser, Burdumy, & Echternach, 2023; Titze et al., 2015).

Acoustic abnormalities do not establish etiology. The
dysphonia guideline recommends laryngoscopy when symptoms
fail to improve within four weeks, earlier when serious disease is
suspected, and before prescribing voice therapy (Stachler et al.,
2018).

! MD, Department of Otorhinolaryngology, Adana City Training and Research
Hospital, Adana, Tirkiye. ORCID: 0000-0002-5424-3548.
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2. CLINICAL AND PERCEPTUAL ASSESSMENT
2.1. History And Patient Reported Outcomes

Document onset, variability, fatigue, effort, pain,
occupational demands, smoking, relevant medication, previous
intubation or surgery, and neurologic or respiratory disease.
Examination should address respiration, articulation, resonance,
and extrinsic laryngeal tension. Testing should reproduce the
complaint: comfortable vowel phonation may miss fatigue after
prolonged speaking or loss of singing range.

The Voice Handicap Index (VHI) contains 30 items
scored 0-4, vyielding 0-120; higher scores indicate greater
perceived handicap. VHI-10 scores range from 0-40 and cannot
be obtained by dividing VHI-30 by three (Jacobson et al., 1997;
Rosen, Lee, Osborne, Zullo, & Murry, 2004). Complementary
instruments include Voice-Related Quality of Life, the Voice
Symptom Scale, and the Vocal Fatigue Index (Deary, Wilson,
Carding, & MacKenzie, 2003; Hogikyan & Sethuraman, 1999;
Nanjundeswaran, Jacobson, Gartner-Schmidt, & Verdolini
Abbott, 2015). Singing and pediatric voice problems may require
the Singing Voice Handicap Index or parent-completed pediatric
VHI (Cohen et al., 2007; Zur et al., 2007). Use a validated
language version and interpret meaningful change within the
relevant population.

2.2. Structured Listening

GRBAS rates overall grade, roughness, breathiness,
asthenia, and strain on 0-3 scales. Record dimensions separately
rather than assuming their sum is a validated outcome
(Dejonckere et al., 2001). The original Consensus Auditory-
Perceptual Evaluation of Voice (CAPE-V) uses defined vowel,
sentence, and conversational tasks with 100-mm scales for overall
severity, roughness, breathiness, strain, pitch, and loudness
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(Kempster, Gerratt, Verdolini Abbott, Barkmeier-Kraemer, &
Hillman, 2009).

The revised CAPE-Vr includes changes to stimuli and
rating options, including explicit attention to nasality; report
which version was used (Kempster, Nagle, & Solomon, 2025).
Standardize listening conditions, train raters, randomize
recordings, and blind treatment status when feasible. Assess
agreement using methods suited to the scale. Differences between
sustained vowels and connected speech may reveal clinically
important task dependence (Patel et al., 2018).

3. RECORDING AND TASK SELECTION

Recording quality is part of the measurement. Keep
microphone response, mouth-to-microphone geometry, gain,
room noise, and reverberation consistent. The American Speech-
Language-Hearing Association (ASHA) protocol describes a
head-mounted microphone approximately 4-10 cm from the
mouth and 45-90 degrees away from the airflow stream. Record
at least 44.1 kHz and 16 bits, preferably retaining an
uncompressed WAV file; disable automatic gain control and
waveform-altering processing. A recording signal-to-noise ratio
of at least 30 dB, preferably above 42 dB, is recommended for
vocal signal quality measures (Patel et al., 2018).

Absolute sound pressure level (SPL) requires acoustic
calibration of the complete recording chain and a stated reference
distance; an uncalibrated software intensity value is insufficient
(Svec & Granqvist, 2018). Control habitual pitch and loudness
because vocal intensity can materially affect jitter and shimmer
(Brockmann, Drinnan, Storck, & Carding, 2011).

Obtain repeated comfortable vowels, usually three /a/
productions of approximately 3-5 seconds, and connected
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speech. Prespecify trial selection, segment duration, and handling
of onset, offset, silence, and artifacts. ASHA permits a stable
central interval of at least one second for vowel cepstral peak
prominence (CPP), whereas other protocols use longer intervals.
Retain genuine dysphonic events when they are the outcome of
interest (Maryn & Weenink, 2015; Patel et al., 2018). Table 1
summarizes complementary tasks.

Table 1. Core Tasks For Clinical VVoice Assessment

Task Main purpose and acquisition point

Repeated habitual samples for f0, CPPS,
harmonicity, and valid perturbation.

Comfortable /a/

Perceived quality, prosody, intermittency, and speech

Reading and speech CPPS; retain task and pause rules.

Maximum vowel Phonatory capacity and s/z ratio; repeat with

and /s/, Iz/ consistent coaching.

Glides and level Pitch range, register transitions, and vocal capacity;
variation SPL requires calibration.

Pressure and airflow estimates with calibrated

Repeated /pi/ equipment and leak control.

Nasal or Resonance, singing, or fatigue assessment matched to
professional tasks the complaint.

Note: f0 = fundamental frequency; CPPS = smoothed cepstral peak
prominence; SPL = sound pressure level. Author synthesis (Maryn &
Weenink, 2015; Patel et al., 2018).

4. ACOUSTIC ANALYSIS
4.1. Waveform Frequency And Intensity

Inspect the waveform for clipping, pauses, modulation,
and irregularity. Spectrograms show energy across time and
frequency: narrowband analysis resolves harmonics, whereas
wideband analysis emphasizes temporal events and broader
formant regions. Report window length, frequency range,
dynamic range, and pre-emphasis (Maryn & Weenink, 2015).
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Mean or median fO summarizes the selected voiced
interval; variability and range describe modulation. Verify octave
errors before accepting extreme values. Age, anatomy,
development, task, and vocal training influence interpretation.
Pitch range may be expressed in semitones. Frequency, acoustic
level, and perceived pitch or loudness should remain distinct in
clinical reports (Patel et al., 2018; Svec & Granqvist, 2018).

4.2. Jitter And Shimmer

Praat estimates local jitter from accepted cycle durations
by averaging absolute differences between neighboring periods,
normalizing to the mean period, and expressing the result as a
percentage. Absolute jitter retains a time unit. RAP and PPQ5 use
three- and five-period neighborhoods; DDP is three times RAP
(Boersma, 2011). Local shimmer similarly normalizes average
absolute amplitude differences between neighboring cycles to the
mean amplitude. Its alternatives include a decibel measure and
APQ3, APQ5, APQ11, and DDA variants (Boersma, 2026).

These measures require reliable cycle identification.
Subharmonics, diplophonia, noise, and severe aperiodicity may
produce algorithmic failure rather than interpretable perturbation.
State the exact definition, pitch limits, accepted period and
amplitude factors, and analysis interval. Values and pathology
thresholds are not interchangeable between programs. Report
invalid measurements as unavailable, never as zero (Brockmann
et al., 2011; Patel et al., 2018).

4.3. Harmonicity And Cepstral Measures

Harmonics-to-noise ratio (HNR) compares estimated
periodic and aperiodic energy, usually in decibels; noise-to-
harmonics ratio (NHR) reverses this relationship. Conversion is
justified only when both use the same underlying energy
estimates. Noise can reflect turbulence, irregular vibration, or
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recording contamination and is not a direct measure of glottal
closure (Maryn & Weenink, 2015).

Cepstral analysis represents periodic structure in the
spectrum. Cepstral peak prominence (CPP) quantifies the peak
above an estimated background trend; smoothed CPP (CPPS)
additionally involves smoothing. These measures avoid explicit
cycle-by-cycle tracking and are useful for vowels and connected
speech, but remain sensitive to task, pitch, loudness, noise,
preprocessing, and implementation (Maryn & Weenink, 2015;
Patel et al., 2018). Normative values and cutoffs must match the
stimulus and software procedure; no universal CPPS threshold
applies to every population (Buckley, Abur, & Stepp, 2023;
Murton, Hillman, & Mehta, 2020).

4.4. Spectral Measures And Formants

Long-term average spectra, spectral slope or tilt, and low-
to-high frequency energy ratios characterize spectral balance.
H1-H2 compares the amplitudes of the first two harmonics;
related measures compare H1 with higher spectral regions.
Specify frequency bands, direction of the ratio, and any formant
correction. Source and filter contributions prevent these measures
from being equated directly with glottal open quotient (Alku,
1992; Maryn & Weenink, 2015; Titze et al., 2015).

Formant analysis commonly uses linear predictive coding.
F1 and F2 help characterize vowel configuration; higher formants
contribute to timbre. Define vowels, phonetic context, algorithm,
formant count, and ceiling. High f0 sparsely samples the spectral
envelope, while nasalization introduces antiresonances that a
simple all-pole model may represent poorly. Inspect tracks
against the spectrogram. VVowel-space measures require multiple
standardized vowels (Boersma, 2020; Havel et al., 2023).

84



Kulak Burun Bogaz Hastaliklar: Alaninda Giincel Konular ve Akademik Degerlendirmeler

4.5. Composite And Additional Measures

The Dysphonia Severity Index combines maximum
phonation time, highest fO, lowest intensity, and local jitter;
correct units and calibrated intensity are essential (Wuyts et al.,
2000). The Acoustic Voice Quality Index (AVQI) combines
sustained vowel and speech information, with version-specific
preprocessing and coefficients (Maryn, Corthals, Van
Cauwenberge, Roy, & De Bodt, 2010). The Acoustic Breathiness
Index (ABI) targets breathiness, whereas the Cepstral Spectral
Index of Dysphonia estimates overall severity (Awan, Roy,
Zhang, & Cohen, 2016; Barsties v. Latoszek, Maryn, Gerrits, &
De Bodt, 2017). Use validated implementations and appropriate
language samples; these indices do not establish etiology.

Commercial systems such as the Multi-Dimensional
Voice Program (MDVP) also report turbulence, soft phonation,
voicelessness, voice breaks, and amplitude variation. Their
definitions are software specific. Tremor and vibrato describe
longer-term frequency or amplitude modulation, distinct from
cycle perturbation. Inspect time-varying behavior because
averages may conceal intermittent abnormalities (Echternach et
al., 2021; Patel et al., 2018).

5. AERODYNAMICS, CAPACITY AND
RESONANCE

5.1. Phonation Time, Airflow And Pressure

Maximum phonation time (MPT) is the longest sustained
phonation after a comfortable maximal inspiration. Repeat trials
and distinguish the longest valid performance from an average
habitual task. MPT depends on lung volume, airflow, glottal
behavior, and effort; a short result is not specific for glottal
insufficiency (Dejonckere et al., 2001; Wuyts et al., 2000). The
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s/z ratio compares sustained voiceless and voiced durations, but
unequal effort or articulation limits its diagnostic specificity
(Eckel & Boone, 1981).

Mean airflow requires calibrated equipment, a sealed
mask, and control of nasal leakage. The phonation quotient, vital
capacity divided by MPT, is an indirect volume-per-time estimate
rather than a direct measure of speaking airflow. Subglottal
pressure can be estimated from intraoral pressure during
appropriately produced repeated /pi/ strings, commonly at 1.5-2
syllables per second; inspect stable pressure plateaus and leaks
(Patel et al., 2018).

Laryngeal resistance relates pressure difference to airflow,
and aerodynamic power is their product. Vocal efficiency
compares radiated acoustic power with aerodynamic input and
needs a defined measurement model. Phonation threshold
pressure describes the minimum pressure needed to initiate or
sustain oscillation under specified conditions; related threshold
airflow and power tests are specialized extensions. Voice range
profiles map minimum and maximum levels across frequency;
speech range profiles characterize speaking performance.
Calibration and task instructions remain essential (Patel et al.,
2018; Svec & Granqvist, 2018).

5.2. Nasality And Nasalance

Hypernasality and hyponasality are perceptual resonance
judgments. Conventional nasometry uses separated nasal and oral
microphones; nasalance expresses nasal acoustic energy as a
percentage of their combined energy within the instrument's
analysis band. Standardize calibration, separator placement,
language, and phonetic loading (Herndndez-Garcia et al., 2019).

Acoustic nasalance is distinct from nasal airflow and
velopharyngeal opening area. Some experimental studies use
flow-derived ratios, which must not be relabeled as conventional
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nasometry (Echternach et al., 2021). A single-channel WAV
recording cannot retrospectively supply separated nasal and oral
energy. Perceptual testing, nasometry, nasoendoscopy, and
selected aerodynamic methods answer complementary questions;
improved nasal patency does not necessarily indicate improved
voice.

6. IMAGING AND SPECIALIZED METHODS
6.1. Laryngeal Imaging

Flexible laryngoscopy accommodates natural speech and
task variation; rigid examination often provides detailed images
but constrains posture and articulation. Describe structure,
mobility, closure, supraglottic activity, and task limitations.
Videostroboscopy samples successive cycles to create apparent
slow motion, supporting assessment of mucosal wave, amplitude,
symmetry, closure, and nonvibrating regions (Patel et al., 2018).

Stroboscopy requires sufficiently regular timing and
cannot continuously resolve each cycle. High-speed
videoendoscopy is useful when severe irregularity or rapid
transitions limit stroboscopy. Videokymography represents
selected image lines over time; glottal area waveforms allow
image-based timing estimates. Report acquisition rate,
segmentation, and reliability. Image-derived open quotients and
electroglottographic contact quotients are not interchangeable
(Echternach et al., 2021; Patel et al., 2018).

6.2. Electrophysiology And Inverse Filtering

Electroglottography (EGG) measures changing electrical
conductance associated with vocal fold contact. It supports
analysis of timing, contact quotient, and register transitions;
electrode placement and detection algorithms affect the result.
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EGG does not directly measure airflow, absolute contact area, or
collision pressure (Herbst, 2020).

Laryngeal electromyography (LEMG) samples selected
muscles through needle electrodes to investigate denervation,
recruitment, reinnervation, or synkinesis. Its diagnostic and
prognostic value depends on indication, timing, and expertise
(Munin et al., 2016). Glottal inverse filtering estimates the source
after modeling vocal tract and lip-radiation effects; pulse shape,
maximum flow declination rate, closing behavior, and normalized
amplitude measures depend on these assumptions (Alku, 1992).

6.3. Ambulatory And Computational Analysis

Wearable microphones or neck sensors sample daily
phonation time, frequency and level distributions, vocal dose, and
behavior outside the clinic. Report sensor type, calibration, wear
time, and activity context (Mehta, Van Stan, Ghasemzadeh, &
Hillman, 2024). Nonlinear analyses, including recurrence,
entropy, and correlation dimension, may complement
conventional measurements in irregular signals (Zhang & Jiang,
2008). Machine learning combines acoustic or learned features
for classification, but preliminary detection studies do not
establish clinical validity. Separate patients across training and
test sets and assess performance across languages, devices, and
clinical populations (Harar et al., 2019).

7. PRACTICAL ANALYSIS WITH PRAAT
7.1. Import And Segment

Praat is a freely available program for acoustic analysis,
annotation, scripting, and graphical output (Boersma, Weenink,
& Shchupak, 2026). Import the WAV file, select Sound, and open
View and Edit. Listen while inspecting the waveform; verify
identity, task, sampling rate, channel, noise, and clipping.
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Preserve the original and record the installed version. Use
TextGrid intervals or saved segment boundaries to document
inclusion and exclusions.

Avoid routine denoising, compression, pitch alteration, or
normalization unless the chosen validated method requires it.
These operations may change clinically relevant information.
Praat cannot derive calibrated airflow, subglottal pressure,
laryngeal images, or conventional nasalance from an ordinary
audio file alone.

7.2. Pitch, Pulses And Harmonicity

Choose pitch limits that include the speaker's actual range
and inspect doubling, halving, and false voiced frames. For pulse-
based voice analysis, use the documented raw cross-correlation
approach and waveform-aligned PointProcess extraction. Display
pulses and request VVoice report for the intended interval, or use a
reproducible object-based script. Jitter is obtained from
PointProcess; shimmer requires Sound and PointProcess together
(Boersma, 2011, 2025, 2026).

Record period limits, maximum period factor, maximum
amplitude factor, and interval boundaries. Common factors of 1.3
and 1.6 are algorithm settings, not diagnostic thresholds. Create a
Harmonicity object with the selected autocorrelation or cross-
correlation method, and retain its minimum pitch, time step,
silence threshold, window, and averaging interval (Boersma,
2025; Maryn & Weenink, 2015).

7.3. Cepstral Analysis

Create a PowerCepstrogram, then apply Get CPPS. The
first stage specifies analysis pitch floor, time step, maximum
frequency, and pre-emphasis; the second specifies smoothing,
peak-search range, interpolation, trend fitting, and whether the
trend is subtracted before smoothing (Weenink, 2020, 2022).
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A published example uses a 60-Hz analysis floor, 0.002-s
time step, 5000-Hz maximum frequency, and 50-Hz pre-
emphasis. CPPS settings include 0.01-s time averaging, 0.001-s
quefrency averaging, a 60-330-Hz peak-search range, tolerance
0.05, parabolic interpolation, a straight trend, robust fitting, and
no trend subtraction before smoothing. Trend fitting begins at
0.001 s with an automatic upper limit entered as 0.0 s. These
values illustrate a specified protocol; higher-pitched samples
require justified search limits (Buckley et al., 2023; Murton et al.,
2020).

Analyze vowels and speech separately unless using a
validated composite procedure. Document silence removal,
unvoiced segments, and concatenation. Preserve the complete
settings rather than reporting only that CPPS was measured with
Praat (Maryn & Weenink, 2015).

7.4. Formants And Automation

For Burg formant analysis, illustrative ceilings are
approximately 5000 Hz for many adult male speakers and 5500
Hz for many adult female speakers, with higher ceilings often
needed in children. Individual variation requires visual checking.
Report formant count, window, time step, pre-emphasis, and
accepted interval (Boersma, 2020).

Scripts should export identifiers, tasks, boundaries,
parameters, units, and reasons for missing values. Review
representative recordings before batch processing and flag
failures. Use complete validated AVQI or ABI procedures;
altering preprocessing, speech material, or coefficients changes
the method (Barsties v. Latoszek et al., 2017; Boersma, 2025;
Maryn et al., 2010).
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8. CLINICAL APPLICATION AND
INTERPRETATION

Select outcomes according to mechanism and patient
goals. Benign lesions and glottal insufficiency require integration
of imaging, perceived quality, handicap, and suitable acoustic or
aerodynamic findings. Muscle tension, neurologic breaks, tremor,
or range restriction after thyroid or neck surgery may be missed
by a comfortable sustained vowel. Children need age-appropriate
tasks and analysis ranges; professional users need occupation-
specific testing (Cohen et al., 2007; Patel et al., 2018; Zur et al.,
2007).

Nasal surgery illustrates the distinction between
resonance and phonation. A systematic review found
heterogeneous results and a short-term nasalance change without
a significant difference at six months (Xiao, Luetzenberg, Jiang,
& Liang, 2020). A recent spreader-graft trial concerns a particular
surgical comparison and does not establish a universal effect on
singing or voice preservation (Ulkumen, Mutlu, & Celik, 2026).
Combine patient report, perceptual resonance, nasal and oral
tasks, and appropriate examination; add phonatory measures
when dysphonia is an outcome.

After total laryngectomy, tracheoesophageal, esophageal,
and electrolaryngeal speech require  source-appropriate
interpretation. Assess intelligibility, effort, participation, and
phrase length; conventional laryngeal perturbation assumptions
may fail (Maryn, Dick, Vandenbruaene, Vauterin, & Jacobs,
2009).

For research, prespecify outcomes, timing, trial
summaries, and exclusions. Repeated recordings from one patient
are not independent participants. Report effect sizes, uncertainty,
measurement error, and agreement. Statistical significance does
not establish clinical importance, and nonsignificance does not
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prove equivalence. Preserve raw recordings with appropriate
consent and access controls, and retain the settings linking each
result to its source interval.

9. CONCLUSION

Voice analysis is most informative when patient
experience, structured listening, laryngeal examination, and valid
measurements address the same clinical question. Acoustic,
aerodynamic, resonance, imaging, and electrophysiologic
methods describe different aspects of function. Praat supports
reproducible acoustic assessment when recording conditions, task
selection, signal validity, and complete analysis settings are
controlled. Interpretation should explain both agreement and
disagreement between domains rather than treating one favorable
number as recovery of the entire voice.
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	5G/6G altyapılarının gelişmesi ile birlikte, uzaktan robotik destekli muayene ve cerrahi konsültasyonlarda gecikme sürelerinin sıfırlanması ve dokunsal geri bildirimin dijital ortamda aktarılması hedeflenebilir. Özellikle yaşlı nüfusun dijital sağlık ...
	Sınır ötesi tele-tıp hizmetlerinin artmasıyla birlikte, uluslararası yetki belgelendirme süreçlerinin, veri güvenliği protokollerinin ve malpraktis sorumluluk poliçelerinin küresel ölçekte standartlaştırılması, ayrıca hasta özerkliğinin ve veri mahrem...
	11. SONUÇ
	Tele-tıp, robotik cerrahi ve yapay zekâ teknolojilerinin KBB pratiğine entegrasyonu, sağlık hizmetlerine erişimde coğrafi sınırları ortadan kaldıran devrim niteliğinde bir dönüşüm sunmaktadır. Otolojiden rinolojiye, fasiyal plastik cerrahiden baş-boyu...
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