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I dati anagrafici mostrano che la maggior parte dei rispondenti proviene 
dall'Emilia-Romagna (22; 19,5%) e Lombardia (18; 15,9%), seguite da Lazio 
e Veneto con una percentuale del 11,5% ciascuno. La survey ha rilevato che 
il 58,4% dei partecipanti è coniugato, il 24,8% è celibe/nubile, mentre il 
10,6% è separato/divorziato. 
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Dal punto di vista educativo, il 48,7% dei rispondenti ha un diploma di 
scuola secondaria superiore, mentre il 26,5% ha una laurea. Solo il 4,4% 
ha un dottorato, e il 14,2% ha una licenza media. La maggior parte vive 
con familiari o partner (88,5%), mentre solo l'11,5% vive da solo. Dal punto 
di vista occupazionale, il 61,1% è occupato come dipendente, il 16,8% è 
libero professionista e l'8% è pensionato. Solo una piccola percentuale è 
disoccupata o inabile al lavoro. 
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La survey ha incluso anche informazioni sui pazienti e i caregiver. Il 90,3% 
dei rispondenti è una persona con patologia, mentre il 7,1% è un familiare 
di una persona minorenne con patologia. 
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L’85,8% dei partecipanti ha ottenuto un'esenzione per patologia, mentre 
il 4,4% ha beneficiato di esenzioni sia per reddito che per patologia. Solo 
lo 0,9% ha un'esenzione per età. 

Solo per il 9,7% è stato riconosciuto lo stato di “persona con handicap 
grave”, legge 104, mentre per un’ulteriore 15% lo stato riconosciuto è di 
“persona con handicap senza connotazione di gravità”. In aggiunta, al 
momento della survey, il 2,7% dei rispondenti è in attesa di risposta in 
seguito alla richiesta di riconoscimento dell’handicap, mentre quasi 1 
persona su 2 (46,9%) ha visto negato il riconoscimento. Un ulteriore 25,7% 
non ha mai fatto richiesta, di cui il 72,4% per bassa conoscenza del tema 
e/o di�coltà nella richiesta e il 27,6% perché non ritenuta utile.
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Un ulteriore approfondimento sulle esenzioni ha rivelato che il 34,5% dei 
partecipanti non ha ottenuto il riconoscimento dell'invalidità civile, così 
come il 66,4% non ha ricevuto l'indennità di accompagnamento. Le 
di�coltà nella richiesta o la percezione di non avere diritto all'esenzione 
sono state le motivazioni più comuni hanno portato quasi 2 persone su 10 
(19,5%) a non avanzare alcuna richiesta. 
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La diagnosi rappresenta un momento cruciale nel percorso di cura dei 
pazienti. Dai dati raccolti emerge che il 57,5% dei rispondenti ha ricevuto 
la diagnosi a seguito di altri esami medici, mentre il 23,9% è stato 
diagnosticato a causa di una storia familiare nota di patologie simili. Solo 
il 15,9% ha scoperto la patologia attraverso un altro tipo di screening, e 
una minima percentuale (2,7%) ha ricevuto la diagnosi tramite lo 
screening neonatale. La grande maggioranza dei partecipanti (94,7%) si 
dichiara favorevole allo screening neonatale. 



REPORT RISULTATI INDAGINE CARING FABRY

Dopo la diagnosi, il ruolo del medico è fondamentale per il supporto e 
l'orientamento del paziente. Tra le attività svolte dai medici post-diagnosi, 
l'88,1% dei rispondenti ha ricevuto informazioni per la costruzione di un 
albero genealogico, mentre l'84,1% è stato avvisato del rischio per altri 
familiari. La disponibilità ad ampliare le indagini genetiche è stata 
discussa con l'82,7% dei pazienti, e il 75,6% ha ricevuto il suggerimento di 
contattare altri familiari. 

Tuttavia, tra coloro che hanno ricevuto tale suggerimento, un piccolo 
numero (11,1%) non ha agito per impossibilità nel contattare i familiari, per 
decisione personale o perché già avvisati da altri familiari a�etti da 
patologia.
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La malattia di Fabry ha un impatto significativo sulla capacità lavorativa 
dei pazienti. Dalla survey emerge che il 43% dei rispondenti ha dovuto 
ridurre le ore di lavoro, mentre il 28% ha sviluppato nuove abilità per 
adattarsi alla situazione. Un ulteriore 28% ha abbandonato l'attività 
lavorativa, e un 17% ha dovuto cambiare lavoro. Le giornate lavorative 
perse a causa della malattia variano notevolmente, con una mediana di 6 
giorni e un massimo di 365 giorni. Anche i familiari/amici dei pazienti sono 
stati influenzati, con una mediana di 1 giorno perso e un massimo di 360 
giorni. Le giornate con limitata capacità lavorativa hanno una mediana di 
3 giorni e un massimo di 100 giorni riportati.
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La malattia non influisce solo sulla vita lavorativa ma anche sulle attività 
ricreative e domestiche. I pazienti hanno rinunciato a diverse giornate di 
attività ricreative, con una mediana di 4 giorni e un massimo di 365 
giorni. Per quanto riguarda le attività domestiche, la mediana è di 2 giorni 
in cui è stato necessario l'aiuto, con un massimo di 365 giorni. Per gestire le 
assenze dovute alla malattia, il 24,8% dei rispondenti utilizza permessi 
non retribuiti, un altro 24,8% usufruisce di permessi retribuiti e il 23% 
utilizza le ferie. Il 12,4% dei partecipanti si organizza fuori dall'orario di 
lavoro, mentre l'1,8% si avvale della Legge 104/1992 per permessi specifici.
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La disponibilità e l'accessibilità dei centri di riferimento sono aspetti 
cruciali per i pazienti. La maggioranza (83,2%) dei partecipanti ha un 
centro di riferimento nella propria regione di residenza, mentre il 16,8% 
deve recarsi fuori regione. Solo il 10,6% riferisce che il proprio medico di 
medicina generale o pediatra è in contatto con il centro di riferimento.
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La survey ha evidenziato che il 30,1% dei rispondenti ha cambiato centro 
almeno una volta, principalmente per insoddisfazione verso il medico, il 
centro o la gestione delle visite (47,1%) e per motivi logistici (38,2%) come 
la distanza o il cambio di residenza.
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Il tempo annuo speso per raggiungere il centro varia considerevolmente, 
con una media di 25,1 ore, anche se il 50% dei rispondenti non impiega 
più di 4,5 ore. Il tempo annuo speso per prenotare visite varia da un 
minimo di 0 ore a un massimo di 168 ore, sebbene il 50% dei rispondenti 
non impiega più di 1,5 ore.

Il 27,3% dei pazienti deve contattare personalmente il centro per 
prenotare le visite, il 40,5% viene contattato dal centro stesso, mentre il 
32,2% ha le visite programmate automaticamente. Analizzando i dati per 
regione, non emergono di�erenze significative nella metodologia di 
prenotazione tra le diverse zone d'Italia. Questo suggerisce che, 
indipendentemente dalla regione, i pazienti devono a�rontare sfide simili 
nella gestione delle prenotazioni delle visite.
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Le modalità di prenotazione delle visite variano tra i pazienti. Al Nord, il 
74,2% dei partecipanti riceve prescrizioni dal medico del centro di 
riferimento durante la visita, mentre al Sud questa percentuale scende al 
31%. Il 48,3% dei pazienti del Sud riceve le prescrizioni dal medico di 
medicina generale o dal pediatra, rispetto al 16,1% al Nord e al 22,9% al 
Centro. Queste di�erenze regionali evidenziano una disparità nell'accesso 
alle prescrizioni mediche, con un maggiore coinvolgimento dei medici di 
base nelle regioni meridionali.
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La gestione delle prescrizioni con impegnativa è un altro aspetto 
importante della cura. Il 61,7% dei partecipanti riceve le prescrizioni dal 
medico del centro di riferimento al momento della visita, mentre il 12,5% 
si rivolge tendenzialmente allo specialista di riferimento.

Solo il 7% riceve le prescrizioni tendenzialmente dal medico di medicina 
generale o pediatra, e una piccola percentuale (0,8%) segnala che non 
vengono prescritte a�atto. 
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La disponibilità dei pazienti a sottoporsi a più accertamenti in un'unica 
giornata è alta. Il 63,7% si dichiara disposto a dedicare l'intera giornata 
(mattino e pomeriggio) e il 22,1% disponibile per l'intera mattinata. Solo il 
7,1% preferisce gli accertamenti nella prima parte della mattinata, e un 
altro 7,1% non è sicuro o non è disponibile. L'analisi statistica mostra che la 
disponibilità a più accertamenti in giornata non è correlata a variabili 
sociodemografiche o al numero di visite annue, ma è leggermente 
correlata al tempo di percorrenza per raggiungere il centro. In generale, i 
pazienti che impiegano meno tempo per raggiungere il centro sono più 
propensi a preferire accertamenti nella stessa giornata.
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La survey rivela che il 52,2% dei partecipanti non sa se l'UPR esiste nel 
proprio centro, mentre il 30,1% a�erma che non esiste. Solo il 5,3% ha 
contattato l'UPR e ha risolto la problematica esposta, mentre l'11,5% non li 
ha mai contattati. L'analisi per regione mostra che il 70% delle risposte 
positive sull'esistenza dell'UPR proviene da centri nel Nord Italia, mentre 
il 70,9% dei pazienti al Centro non sa se l'UPR esiste. 
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L'e�cacia dei centri di riferimento dipende in gran parte dalla loro 
capacità di coinvolgere i pazienti nel percorso di cura. I risultati della 
survey indicano che il 9,8% dei pazienti ritiene che il proprio centro non 
metta in atto alcuna attività di coinvolgimento. Tuttavia, il 21,5% dei 
partecipanti ha notato una frequenza delle visite di controllo come parte 
delle attività di coinvolgimento, mentre il 12,6% ha sottolineato la 
possibilità di scelta del tipo di terapia come elemento di partecipazione 
attiva. Inoltre, il 6,1% dei rispondenti è stato coinvolto in trial clinici per la 
sperimentazione di nuove terapie. Anche la necessità di eseguire 
particolari esami di approfondimento è stata riconosciuta dal 22,9% dei 
pazienti come una forma di coinvolgimento. Altri aspetti significativi 
includono le indicazioni su stili di vita sani (11,2%), informazioni su nuove 
terapie (15%) e l'andamento della malattia (0,5%), insieme a indicazioni su 
agevolazioni o supporti di natura economica (0,5%).
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L'analisi più approfondita dei dati ha mostrato che l'80,7% dei pazienti in 
cura presso centri del Sud o delle isole non ha indicato lo svolgimento di 
esami di approfondimento come parte delle attività intraprese dai centri 
per un pieno coinvolgimento. Questo confronto è supportato dal test 
esatto di Fisher, che evidenzia una significativa di�erenza regionale. 
Infatti, al Nord, il 52,7% dei pazienti ritiene che il proprio centro metta a 
disposizione esami di approfondimento, contro il 19,3% al Sud e nelle 
isole. Inoltre, l'età media dei pazienti che percepiscono un 
coinvolgimento attivo tramite indicazioni e informazioni dal centro è di 
circa 5,3 anni più bassa rispetto a chi non riconosce questa pratica come 
elemento di coinvolgimento. Questo dato, supportato dal T-test, 
suggerisce che i pazienti più giovani potrebbero essere più propensi a 
notare e apprezzare tali iniziative.
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I servizi considerati prioritari da almeno 3 rispondenti su 10 sono: l’avere 
il team multidisciplinare in un unico luogo, avere la prenotazione 
automatica delle visite, lo svolgere visite ed esami in un’unica giornata, 
poter interloquire con medici e infermieri, avere un facilitatore 
burocratico, avere la documentazione dettagliata per le richieste di 
invalidità. La priorità attribuita ai diversi servizi o�erti dai centri di 
riferimento varia tra i partecipanti. L'analisi dei dati con il rho di Spearman 
ha rivelato alcune correlazioni significative. In particolare, il bisogno di 
supporto psicologico è strettamente correlato con la necessità di un 
u�cio reclami, indicando che i pazienti che cercano supporto emotivo 
tendono anche a desiderare una maggiore possibilità di esprimere 
preoccupazioni o reclami. Allo stesso modo, vi è una correlazione tra il 
bisogno di supporto psicologico e il desiderio di poter eseguire televisite, 
suggerendo che i pazienti che necessitano di supporto emotivo 
preferiscono modalità di consultazione più flessibili e accessibili. Inoltre, il 
bisogno di semplificare le procedure per il ritiro dei farmaci è correlato 
con la necessità di avere un team multidisciplinare in un unico luogo, 
evidenziando l'importanza di un approccio integrato nella gestione delle 
cure.
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Un'ulteriore analisi dei dati ha mostrato che il bisogno di ricevere 
documentazione dettagliata da sottoporre alle commissioni per il 
riconoscimento di invalidità o INPS è significativamente più alto tra 
coloro che hanno una diagnosi recente, meno di 10 anni. 
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Il coinvolgimento di specialisti nel percorso di cura dei pazienti a�etti da 
malattia di Fabry è vario e multidisciplinare. I dati della survey indicano 
che il neurologo è il professionista più frequentemente coinvolto, con una 
percentuale del 48,7% dei rispondenti che hanno segnalato il suo 
coinvolgimento. Seguono il cardiologo (77%) e il nefrologo (72,6%). Meno 
frequente è il coinvolgimento di specialisti come l'internista, il genetista e il 
pediatra. 
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Oltre agli specialisti più comunemente coinvolti, vi è una vasta gamma di 
altri professionisti che partecipano al percorso di cura. Il 35,4% dei 
pazienti ha indicato il coinvolgimento dell'oculista, seguito dal 
dermatologo (23%) e dall'otorinolaringoiatra (18,6%). Anche figure come il 
gastroenterologo, il nutrizionista, il fisioterapista e lo psicologo sono stati 
menzionati. 

L'età media dei pazienti che non vedono nessuno specialista è di circa 
4,3 anni più alta rispetto a chi vede almeno un professionista, 
suggerendo una possibile correlazione tra età e accesso o bisogno di 
cure specialistiche.
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Un aspetto importante emerso dalla survey riguarda l'assistenza privata. Il 
38,9% dei rispondenti ha dichiarato di essersi rivolto a professionisti a 
proprie spese. Tra questi, il cardiologo è il più consultato (31,8%), seguito 
dal neurologo (22,7%) e dal dermatologo (22,7%). Altri specialisti come il 
nutrizionista, il gastroenterologo e il fisioterapista sono stati consultati in 
misura minore. 
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La survey rivela che il 67,3% dei pazienti non ha mai sperimentato 
l'assistenza del centro durante viaggi di oltre due mesi, principalmente 
perché non ne hanno avuto necessità. Tuttavia, il 15% dei rispondenti ha 
ricevuto assistenza dal centro, mentre il 17,7% ha dichiarato di non aver 
ricevuto assistenza.
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Tra i servizi più desiderati durante i viaggi, l'organizzazione della 
consegna dei farmaci è al primo posto (58,8%), seguita dalle indicazioni 
su come reperire i farmaci (37,2%) e dalla condivisione di documenti e 
informazioni (27,4%). 
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L'82,3% dei rispondenti è in terapia farmacologica per la malattia di 
Fabry, con la maggioranza (81,7%) che segue una terapia enzimatica e il 
restante 18,3% che utilizza una terapia orale. Per quanto riguarda la 
somministrazione dei farmaci, il 60,5% riceve la terapia a domicilio, 
mentre il 22,4% si reca presso un ospedale in ASL e il 13,2% presso il centro 
di riferimento. Solo il 3,9% si reca in ospedali fuori ASL. Inoltre, il 47,1% ritira i 
farmaci presso il centro di riferimento, il 29,4% li riceve a casa e il 23,5% li 
ritira in un ospedale vicino a casa. L'81,6% dei pazienti è a conoscenza 
della possibilità di terapia a domicilio e l'82,3% a�erma che il proprio 
centro si è occupato delle procedure per l'attivazione della terapia 
domiciliare. 


