


REPORT RISULTATI INDAGINE CARING FABRY

| 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 & coniugato, il 24,8% & celibe/nubile, mentre il
10,6% & separato/divorziato.
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ISTRUZIONE E REDDITO
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Diploma scuola secondaria Dottorato Laurea breve Licenza media
superiore

Stato occupazionale

Occupato/a dipendente;
61,1%

Pensionato; 8,0%

Inabile al
lavoro; 0,9%

Disoccupato; 0,9%
Casalinga; 8,0%

_ Occupatofa libero
professionista; 16,8%

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 1'11,5% vive da solo. Dal punto
di vista occupazionale, il 61,1% & occupato come dipendente, il 16,8% &
libero professionista e I'8% & pensionato. Solo una piccola percentuale e
disoccupata o inabile al lavoro.
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PAZIENTI E CAREGIVER

Lei e
3
2,7%
8
7.1%
Le 3 persone maggiorenni non autosufficienti hanno 23, 59 e 63 anni.
Gli 8 minorenni con patologia hanno 2, 5, 6, 6, 11, 14, 15, 16 anni.
Per 2 ragazzi (11 e 15 anni) non & stata ottenuta l'indennita mensile di
102 frequenza scolastica. Per gli altri non é stata richiesta.
90,3%

» Familiare di persona adulta non autosufficiente con patologia
Familiare di persona minorenne con patologia

Persona con patologia

La survey ha incluso anche informazioni sui pazienti e i caregiver. Il 90,3%
dei rispondenti & una persona con patologia, mentre il 71% & un familiare
di una persona minorenne con patologia.
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Sei esente dal ticket? 1 Riconoscimento handicap Legge 104
Esenzione per
1 reddito -
Esenzione per eta (BiEe
0,9%
5
Esenzione per 11 cx Non & stata richiesta
97 reddito e 9,7% 46.9%
Esenzione per patologia 3 !
. Altro 21% P
patologia 14.2% e o 2,7% u In attesa di risposta
85,8% b
Nessuna
esenzione 29
8.0% 25,7% Art. 3 comma 3

handicap grave

fagion per cino & sta ata I rchicst

Non conosco o non mi & stato suggerito 10 34,5%
Difficolta nella richiesta o non mi spetta 11 37,9%
Non mi serve 8 27,6%

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 eta.

Solo per il 97% é stato riconosciuto lo stato di “persona con handicap
grave”, legge 104, mentre per un'ulteriore 15% lo stato riconosciuto e di
“persona con handicap senza connotazione di gravitd”. In aggiunta, al
momento della survey, il 2,7% dei rispondenti & 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 difficolta nella richiesta e il 27,6% perché non ritenuta utile.
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Riconoscimento invalidita civile
1
0,9%
No
28,3% 34,5% Si
Non € stata richiesta
= Sono in attesa di risposta
41
36,3%

Ragioni per cui no & stata fatta la richiesta | Frequenza Percentuale

Non conosco o non mi & stato

suggerito 8 25%
Difficolta nella richiesta o non mi

spetta 14 43.8%
Non mi serve 10 31.3%

Indennita di accompagnamento

2
1,8%
No
36
31,9% Si
75 Non & stata richiesta
66,4%
0 = Sono in attesa di risposta

0,0%

Ragioni per cui no é stata fatta la richiesta | Frequenza Percentuale

Non conosco o non mi e stato

suggerito 5 13.9%
Difficolta nella richiesta o non mi

spetta 17 47.2%
Non mi serve 14 38.9%

Un ulteriore approfondimento sulle esenzioni ha rivelato che il 34,5% dei
partecipanti non ha ottenuto il riconoscimento dell'invalidita civile, cosi
come il 66,4% non ha ricevuto l'indennitd di accompagnamento. Le
difficolta nella richiesta o la percezione di non avere diritto all'esenzione
sono state le motivazioni pii comuni hanno portato quasi 2 persone su 10
(19,5%) a non avanzare alcuna richiesta.
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IL MOMENTO DELLA DIAGNOSI

Motivo di diagnosi
Anno della diagnosi

2025 Diagnosi fatta a seguitol dello screening l 3
o023 neonatale 2,7%
2020 Diagnosi ricevuta a seguito di altra tipologia di _ 27
2018 screening 23,9%
2015 Diagnosi avvenuta perché in famiglia erano _ 65
2014 noti casi precedenti 57,5%
x2012,2
2010 Diagnosi ricevuta a seguito di altro esame _ L
15,9%
2008
2005 0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70%
3
2000 2,7%
——1998 E i 2 3
avorevole allo screening neonatale? 5 7%
1995
1992 No
1990 1989 m Non saprei rispondere
Si
1985
21983 107
01981 94,7%
1980

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 239% & 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.
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IL MOMENTO DELLA DIAGNOSI

Dopo la diagnosi, il medico si & occupato di una o piu delle seguenti attivita?

Suggerimento di contatto di altri familiari 99 14
Disponibilita ad ampliare indagini genetiche 107 6
Avviso rischio altri familiari 113
Info per albero genealogico 109 4
80% 82% 84% 86% 88% 90% 92% 94% 96% 98% 100%
Si © No

Dei 99 rispondenti che hanno avuto il suggerimento di mettersi in contatto con altri familiari, 11 non I’'hanno fatto. | motivi sono:

* No, per impossibilita nel contattarli (2 pazienti)

* No, per mia decisione (2 pazienti)

* No, in quanto avvisato da altri familiari con patologia (4 pazienti)

* No, per mancanza di familiari potenzialmente a rischio (3 pazienti)

Dopo la diagnosi, il ruolo del medico e fondamentale per il supporto e
l'orientamento del paziente. Tra le attivitd svolte dai medici post-diagnosi,
I'88,1% dei rispondenti ha ricevuto informazioni per la costruzione di un
albero genealogico, mentre 1'84,1% é stato avvisato del rischio per altri
familiari. La disponibilitd ad ampliare le indagini genetiche e stata
discussa con I'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 impossibilitd nel contattare i familiari, per
decisione personale o perché gia avvisati da altri familiari affetti da
patologia.
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CAPACITA" LAVORATIVA

Per motivi legati alla malattia di

Fabry 400
100% s
2 300
90% E
o
200
B80% 2
m
£
70% 70 = L k ﬂ
o ’
85 85 / [} ’w b \
60% o o YA 4 aAMana ba absasilea D NANA S A
S0% Rispondenti
40% == Giornate lavorative perse Giornate lavorative perse da familiari/amici
30% === Giornate con limitata capacita lavorativa
20% 43
10% 28 28 — . - - . .
17 Giornate lavorative Giornate lavorative perse da Giornate con limitata
0% ers amiliari/amici capacita lavorativa
Abbandonare Cambiare  Sviluppare Ridurre le Minimo
I'attivita lavoro nuove abilita ore dilavoro Primo quartile
lavorativa Mediana
Si mNo Terzo quartile
| valori nelle barre indicano le frequenze assolute dei rispondenti Massimo

La malattia di Fabry ha un impatto significativo sulla capacita lavorativa
dei pazienti. Dalla survey emerge che il 43% dei rispondenti ha dovuto
ridurre le ore di lavoro, mentre il 28% ha sviluppato nuove abilita per
adattarsi alla situazione. Un ulteriore 28% ha abbandonato I'attivita
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 € un massimo di 360
giorni. Le giornate con limitata capacita lavorativa hanno una mediana di
3 giorni e un massimo di 100 giorni riportati.
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PERMESSI E SVAGO

Come gestisce le assenze per la malattia di Fabry?

400
| 29
% 300 | permessi non retrvuic |
2 300 1 25,7%
£ |
‘s ! 28
200 i retribuiti
! permessi retribuiti |
£ i 24,8%
= 1
S 100 |
R ! vilarts N
] A . L] H 24.8%
0 AVl Avana o WA AR INANL NS oA A TV N
Rispondenti ) 26
e
23,0%
Giornate rinunciate per attivita ricreative
o ; P 14
=== Giornate che necessitano di aiuto per attivitd domestiche Non applicabile _ FRr
Permessi Legge 104/1902 | ..
Giornate rinunciate  |Giornate che necessitano di 1
per attivita ricreative [aiuto per attivita domestiche o ) ) 2
- Organizzazione fuori orario lavoro  [Jj
Minimo 0 0 1,8%
Primo quartile 0 0 0
Mediana 4 2 Aspettativa non retribuita 0.0%
Terzo quartile 10 10
Massimo 365 365 0% 5% 10% 15% 20% 25% 30%

La malattia non influisce solo sulla vita lavorativa ma anche sulle attivita
ricreative e domestiche. | pazienti hanno rinunciato a diverse giornate di
attivita ricreative, con una mediana di 4 giorni e un massimo di 365
giorni. Per quanto riguarda le attivitd domestiche, la mediana e di 2 giorni
in cui & stato necessario l'aiuto, con un massimo di 365 giorni. Per gestire le
assenze dovute alla malattiaq, 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 11,8% si avvale della Legge 104/1992 per permessi specifici.
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CENTRI

Il suo centro di riferimento

si trova nella sua regione? 16,8%
Veneto I 11
Valle d'Aosta
Umbria
Si No

Trentino Alto-Adige
Toscana IEEEEEEE——— 13 83,2%
Sicilia I 6

MMG o pediatra in contatto
con centro?

Sardegna WH 2
Puglia I 6 106%

Piemonte W 1 ) . )
In anni, da quanto tempo é seguito dal suo

Molise Si
centro?
Marche No
. 30
Lombardia I 3
Liguria 25 25 00 64,6%
Lazio I G
Friuli-Venezia Giulia mm 2 20
Emilia-Romagna I 13
15
Campania I 3 1200
Calabria mm 3 10 ’
Basilicata m 1 x7,91
5 16,00
Abruzzo W 2 300
>y
0 5 10 15 20 25 0 0,42

La disponibilitd e l'accessibilitd 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 é in contatto con il centro di riferimento.
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CAMBIO DI CENTRO

34 rispondenti hanno cambiato centro almeno una volta.

QUANTE VOLTE HAI CAMBIATO CENTRO? NUMERO RISPONDENTI

1 25
Ha mai cambiato centro? ) 4
3 3
4 1
30,1% 2 L
Si
No PERCHE’ HAI CAMBIATO CENTRO? NUMERO RISPONDENTI
69,9% INSODDISFAZIONE (verso il medico, verso il centro,
verso la gestione delle visite, ...) 16
MOTIVI LOGISTICI (distanza, cambio residenza,
mancanza centro di riferimento, ... 13
PASSAGGIO ALLUETA’ ADULTA 2
ALTRO (scelte familiari e motivi burocratici) 3

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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TEMPI DI VIAGGIO E PRENOTAZIONE

ORE ANNUE SPESE PER RAGGIUNGERE CENTRO ORE ANNUE SPESE PER PRENOTAZIONI VISITE
(DISTANZA x NUM. VISITE ANNO)

MINIMO 0 MINIMO 0

PRIMO QUARTILE 2 PRIMO QUARTILE 1
MEDIANA 4.5 MEDIANA 1,5
MEDIA 25.1 MEDIA 4.8

TERZO QUARTILE 10.5 TERZO QUARTILE 4
MASSIMO 720 MASSIMO 168

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
piu di 4,5 ore. |l tempo annuo speso per prenotare visite varia da un
minimo di O ore a un massimo di 168 ore, sebbene il 50% dei rispondenti
non impiega piu di 1,5 ore.

Il 273% 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 differenze significative nella metodologia di
prenotazione tra le diverse zone d'ltalia. Questo suggerisce che,
indipendentemente dalla regione, i pazienti devono affrontare sfide simili
nella gestione delle prenotazioni delle visite.
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PRENOTAZIONI VISITA

Chi si occupa della prenotazione della visita di controllo?

La visita del controllo successivo viene programmata automaticamente ||| R :: .

Si viene contattati dal centro |, <0, 5%

Si deve contattare personalmente il centro || N : 2

0% 10% 20% 30% 40% 50%
SI DEVE CONTATTARE PERSONALMENTE IL CENTRO| SI VIENE CONTATTATI DAL CENTRO LA VISITA E PROGRAMMATA AUTOMATICAMENTE TOTALE
CENTRO 12 12 11 35

SUD E ISOLE 10 9 8 27

Dall’analisi per regioni & stato escluso un paziente che non ha indicato un centro preciso (quindi nessuna indicazione sulla regione).
Non si notano differenze significative nella metodologia di prenotazione tra le diverse zone d’ltalia (p>0.05 con test Chi-quadrato).

Le modalita 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 differenze regionali evidenziano una disparitd nellaccesso
alle prescrizioni mediche, con un maggiore coinvolgimento dei medici di
base nelle regioni meridionali.
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PRESCRIZIONI

Dall’'analisi per regioni sono stati esclusi un paziente
che non ha indicato un centro preciso (quindi
nessuna indicazione sulla regione) e il paziente che
ha indicato che non vengono prescritte.

Le prescrizioni con impegnativa da chi vengono preparate?

Non vengono prescritte | 0,8%

Tendenzialmente dal medico di medicina generale o - i

pediatra di famiglia Per i restanti si nota che il 48.3% dei pazienti al sud

Dal medico di medicina generale o pediatra di riceve la prescrizione dal MMG/PLS, rispetto il
I s 0% 16.1% al nord e 22.9% al centro (p=0.005 con test di

famiglia
Fisher).
Tendenzialmente dallo specialista di riferimento [ 12,5%

Dal medico del Centro di riferimento al momento Hlia SFESSO Fempo, | sucio del medico de) cenup
I 51, 7% maggiore al nord (74.2%) e al centro (68.6%)

della visita
rispetto il sud (31%).
0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70%

- TENDENZ. DA MMG/PLS DA MMG/PLS DA MEDICO DEL CENTRO ALLA VISITA TENDENZ. DA SPECIALISTA TOTALE

CENTRO 3 5 24 3
SUD E ISOLE 3 11 9 (7]

La gestione delle prescrizioni con impegnativa & 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 affatto.
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DISPONIBILITA’ A PIU’ ACCERTAMENTI IN GIORNATA

SLipexiiinteca La disponibilita a pil1 accertamenti in giornata non risulta correlata:
e (g"’tr:ata * Alle variabili sociodemografiche (p>0.05 con test Chi-quadrato o esatto di Fisher)
p::er;;:i:)_ * Al numero di visite annue (p=0.2294 con Ttest)
63,7% ’ = Alle ore medie spese per prenotare la visita (p=0.5885 con Ttest)
Si, ma solo Si nota una leggera correlazione rispetto il tempo di percorrenza per raggiungere il
No 1;':;: so; nella prima centro (p=0.0491 con Ttest). La correlazione & pil evidente (p=0.0365) confrontando
v A0 el il tempo medio annuo speso per raggiungere il centro (tabella sotto).
mattinata;
7,1%

In generale si nota che a preferire accertamenti nella stessa giornata dando

Si, per l'intera . LA . . . . R .
50 disponibilita I'intera giornata sono i pazienti che impiegano meno tempo in un anno

mattinata;

22 1% per recarsi al centro, o perché piu vicini o perché fanno meno visite.
.

) GIUNG
DISPONIBILITA’ A PIU’ ORE SPESE PER RAGGIUNGERE IL CENTRO MEDIAMENTE IN UN ANNO

ACCERTAMENTI
OSSERVAZIONI MEDIA DEVIAZIONE STANDARD | INTERVALLO CONFIDENZA 95%

INTERA GIORNATA 72 0.6 14 [0.2312; 0.8922]
ALTRO 41 1.9 5.9 [0.005; 3.7888]

La disponibilitd dei pazienti a sottoporsi a piu accertamenti in un'unica
giornata e alta. Il 63,7% si dichiara disposto a dedicare l'intera giornata
(mattino e pomeriggio) e il 22,1% disponibile per I'intera mattinata. Solo il
71% preferisce gli accertamenti nella prima parte della mattinata, e un
altro 71% non & sicuro o non & disponibile. L'analisi statistica mostra che la
disponibilitd a piu accertamenti in giornata non & correlata a variabili
sociodemografiche o al numero di visite annue, ma € leggermente
correlata al tempo di percorrenza per raggiungere il centro. In generale, i
pazienti che impiegano meno tempo per raggiungere il centro sono piu
propensi a preferire accertamenti nella stessa giornata.
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UFFICIO PUBBLICHE RELAZIONI (UPR)

Non so se esiste
- I {]‘9%

5,3% = Non esiste

m Esiste, li ho contattati ma non hanno risolto la
problematica esposta

11,5% Esiste, li ho contattati e hanno risolto la problematica
esposta

52,2%

= Esiste, ma non li ho mai contattati

Analizzando I'esistenza dell'UPR in base alle regioni del centro, si ottiene la seguente tabella (p=0.044 con Chi-quadrato e p=0.053 con test di Fisher).
Dall’analisi & stato escluso un paziente che non ha indicato un centro preciso (quindi nessuna indicazione sulla regione).

Si nota che il 70% delle risposte in cui I'URP esiste proviene da centri nel nord, mentre il 70.9% dei pazienti al centro non sa se esiste (al contrario del
45.4% al nord e del 42.3% al sud e nelle isole).

- NON SO SE ESISTE NON ESISTE ESISTE TOTALE
SUD E ISOLE 11 12 3

Il test di Fisher esatto & pil robusto con celle con meno di 5 osservazioni,
ma & pill conservatore (quindi meno risultati significativi) quando le
frequenze non sono estremamente basse (come in questo caso).

In generale, i risultati dei test suggeriscono che I'associazione sia
plausibile, sebbene con significativita appena inferiore al valore di soglia
comunemente accettato (95%).

La survey rivela che il 52,2% dei partecipanti non sa se I'UPR esiste nel
proprio centro, mentre il 30,1% afferma che non esiste. Solo il 5,3% ha
contattato I'UPR e ha risolto la problematica esposta, mentre I'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 I'UPR esiste.
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SERVIZI DEL CENTRO PER UN PIENO COINVOLGIMENTO

Il centro non mette in atto alcuna attivita di coinvolgimento nel percorso
dicura

® Frequenza delle visite di controllo

Scelta del tipo di terapia

15,0% » Coinvolgimento in trial clinici per sperimentazione di nuove terapie
0,5% P . . ) . .
\ » Necessita di eseguire particolari esami di approfondimento
0,5% Indicazioni su stili di vita sani

Informazioni su nuove terapie

Informazioni sulandamento della malattia

» Indicazioni su agevolazioni o supporti anche di natura economica

L'efficacia dei centri di riferimento dipende in gran parte dalla loro
capacita di coinvolgere i pazienti nel percorso di cura. | risultati della
survey indicano che il 9,8% dei pazienti ritiene che il proprio centro non
metta in atto alcuna attivitd di coinvolgimento. Tuttaviag, il 21,5% dei
partecipanti ha notato una frequenza delle visite di controllo come parte
delle attivita di coinvolgimento, mentre il 12,6% ha sottolineato la
possibilita di scelta del tipo di terapia come elemento di partecipazione
attiva. Inoltre, il 6,1% dei rispondenti & stato coinvolto in trial clinici per la
sperimentazione di nuove terapie. Anche la necessita di eseguire
particolari esami di approfondimento é 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 landamento della malattia (0,5%), insieme a indicazioni su
agevolazioni o supporti di natura economica (0,5%).
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REPORT RISULTATI INDAGINE CARING FABRY

SERVIZI DEL CENTRO PER UN PIENO COINVOLGIMENTO

L'80.7% di chi & in cura presso un centro al sud o nelle isole non ha indicato lo svolgimento di esami di approfondimento come attivita intrapresa dal
centro per un coinvolgimento pieno (p=0.015 con test esatto di Fisher)

NECESSITA’ DI ESAMI DI APPROFONDIMENTO SERVIZIO NON OFFERTO DAL CENTRO TOTALE

NORD 55

CENTRO 31

SUD E ISOLE

TOTALE 113

L'eta media di chi ritiene che il centro metta a disposizione indicazioni e informazioni per un maggior coinvolgimento & in media 5.3 anni piu bassa di chi
non ritiene che il centro usi questo strumento come elemento di coinvolgimento (p=0.011 con Ttest).

INFORMAZIONI DAL

CENTRO OSSERVAZIONI MEDIA DEVIAZIONE STANDARD | INTERVALLO CONFIDENZA 95%
5 48 44.3

1350 [40.5; 48.1]
65 49.6 111 [46.9; 52.4]

L'analisi piu approfondita dei dati ha mostrato che I'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 attivitd intraprese dai centri
per un pieno coinvolgimento. Questo confronto & supportato dal test
esatto di Fisher, che evidenzia una significativa differenza 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'etd media dei pazienti che percepiscono un
coinvolgimento attivo tramite indicazioni e informazioni dal centro é di
circa 5,3 anni piu bassa rispetto a chi non riconosce questa pratica come
elemento di coinvolgimento. Questo dato, supportato dal T-test,
suggerisce che i pazienti piu giovani potrebbero essere piu propensi a
notare e apprezzare tali iniziative.
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REPORT RISULTATI INDAGINE CARING FABRY

SERVIZI PRIORITARI

Importanza servizi da 1 (non prioritario) a 5 (assolutamente prioritario)
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| 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
invalidita. La prioritd attribuita ai diversi servizi offerti 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 é strettamente correlato con la necessita di un
ufficio reclami, indicando che i pazienti che cercano supporto emotivo
tendono anche a desiderare una maggiore possibilitd di esprimere
preoccupazioni o reclami. Allo stesso modo, vi & 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 modalita di consultazione pil flessibili e accessibili. Inoltre, il
bisogno di semplificare le procedure per il ritiro dei farmaci é correlato
con la necessita di avere un team multidisciplinare in un unico luogo,
evidenziando l'importanza di un approccio integrato nella gestione delle
cure.
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REPORT RISULTATI INDAGINE CARING FABRY

SERVIZI PRIORITARI

L'analisi con rho di Spearman sottolinea i seguenti legami:

* |l bisogno di supporto psicologico correla con il bisogno di un ufficio reclami (rho=0.5636, p<0.0001)
* |l bisogno di supporto psicologico correla con il bisogno di poter eseguire televisite (rho=0.5038, p=0.0001)

* |l bisogno di semplificare le procedure di ritiro farmaci correla con il bisogno di avere il team multidisciplinare in un unico luogo
(rho=0.5883, p<0.0001)

Inoltre, si nota che é significativamente pit alto (p=0.0255 con Ttest) il bisogno di ricevere documentazione dettagliata da sottoporre
alle commissioni per il riconoscimento di invalildita/inps in coloro che hanno una diagnosi da meno di 10 anni (valore di priorita
assegnato pari a 4.4 vs 3.7).

IMPORTANZA DI RICEVERE DOCUMENTAZIONE PER RICONOSCIMENTO
DIAGNOSI DA PIU" DI 10

ANNI OSSERVAZIONI MEDIA DEVIAZIONE STANDARD | INTERVALLO CONFIDENZA 95%
20 3 1.6

P

39 4.4 11 [4.1;4.8]

Un'ulteriore analisi dei dati ha mostrato che il bisogno di ricevere
documentazione dettagliata da sottoporre alle commissioni per il
riconoscimento di invalidita o INPS é significativamente piu alto tra
coloro che hanno una diagnosi recente, meno di 10 anni.
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REPORT RISULTATI INDAGINE CARING FABRY

SPECIALISTI COINVOLTI NEL PERCORSO DI CURA

80.0% 77,0%
72,6% 12 rispondenti hanno indicato pediatra ma solo 6 di
70,0% questi sono effettivamente caregiver di minorenni. |
. restanti 6 sono pazienti con oltre 30 anni di eta.
50,0% s In aggiunta, 2 caregiver di minorenni non hanno
dichiarato il pediatra tra i professionisti coinvolti nel
oo percorso di cura.
30,0% 26,5%
20,0%
12,4% 10,6%
10,0%
0,0%
Neurologo Cardiologo Nefrologo Internista Genetista Pediatra

Il coinvolgimento di specialisti nel percorso di cura dei pazienti affetti da
malattia di Fabry e vario e multidisciplinare. | dati della survey indicano
che il neurologo é il professionista piu 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 ¢ il coinvolgimento di specialisti come l'internista, il genetista e il
pediatra.
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REPORT RISULTATI INDAGINE CARING FABRY

PROFESSIONISTI COINVOLTI NEL PERCORSO DI CURA

Oculista I <53, 7%
Nessuno [, : 5 4%

Dermatologo N -, 0%

Ueta di chi non vede nessun specialista &
mediamente 4.3 anni pil alta di chi vede almeno un
Nutrizionista [N 12,4% professionista (p=0.0372 con Ttest).

Otorinolaringoiatra [N 1:.c%

Gastroenterologo | °,7% 8 : : b & ” ;
Non c’e differenza a livello di regioni nell’accesso ai

Psicologo N 7.1% diversi professionisti, se non nel caso
dell’otorinolaringoiatra (p=0.023 con test esatto di
Fisher): al centro italia & coinvolto nel 35.5% dei casi,
infermiera |l 0,9% contrariamente al nord (10.7%) e al sud (15.4%).

Fisioterapista [l 1.8%

Diabetologia [ 0,9%
Psicologo B 0,9%
Internista 0 0,9%

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60%

Oltre agli specialisti piu comunemente coinvolti, vi € 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 |l
gastroenterologo, il nutrizionista, il fisioterapista e lo psicologo sono stati
menzionati.

L'etd media dei pazienti che non vedono nessuno specialista & di circa
4,3 anni piu alta rispetto a chi vede almeno un professionistq,
suggerendo una possibile correlazione tra etd e accesso o bisogno di
cure specialistiche.
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REPORT RISULTATI INDAGINE CARING FABRY

ASSISTENZA PRIVATA

A quali professionisti si € rivolto a sue spese?

Gastroenterologo NN 22, 7%
S r . N Fisioterapista [N
Si & mai rivolto a professionisti a sue spese? S i
Ematologo HH 2,3%
Oculista I £ 0,9%

Nutrizionista [N 12,2%

38,9% s Psicologo I 34, 1%
No Genetista Wl 2,3%
e Dermatologo NG 22, 7%

Neurclogo I 29,5%
Cardiologo I 52.3%
Reumatologo I 4,5%
. . . - - Nefrol |
In totale 44 rispondenti su 113 si sono rivolti a T P-1%
professionisti a proprie spese. Otorinolaringoiatra  INEEEG—_———— 1,20

Internista [N ©,1%
Non si riscontrano differenze significative tra

chi ha usufruito di assistenza privato e chi no. s UL AL e wHEn EE Ele

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 & il piu consultato (31,8%), seguito
dal neurologo (22,7%) e dal dermatologo (22,7%). Altri specialisti come |l
nutrizionista, il gastroenterologo e il fisioterapista sono stati consultati in
misura minore.
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REPORT RISULTATI INDAGINE CARING FABRY

ASSISTENZA IN VIAGGIO

Assistenza dal centro per viaggi di oltre 2 mesi

15,0%

17,7%

67,3%

Si No Non so perché non ho mai sperimentato

Come vieni assistito quando sei in viaggio?

Soluzioni digitali per supporto a distanza -
Organizzazione prima di partenza fuori sede
Indicazioni su come reperire i farmaci

Condivisione documenti e informazioni

Organizzazione presa in carico presso altro
centro

Indicazioni riferimenti altri centri

Organizzazione consegna farmaci

o
8]

4 6 8 10

Numero rispondenti

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 necessita. Tuttaviq, il 15% dei rispondenti ha
ricevuto assistenza dal centro, mentre il 17,7% ha dichiarato di non aver

ricevuto assistenza.
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REPORT RISULTATI INDAGINE CARING FABRY

ASSISTENZA IN VIAGGIO

Quali servizi vorresti mentre sei in viagio?

24,8%

Soluzioni digitali per supporto a distanza _ 17,6%

37.2%

Indicazioni su come reperire i farmaci
? L [PEE

27,4%

Condivisione documenti e informazioni
I 2045

56,6%

Organizzazione presa in carico presso altro centro _ 23.5%
y

81,4%

Indicazioni riferimenti altri centri
I, 2o, 4%

31,9%

N :.c

Organizzazione consegna farmaci

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90%

Servizi desiderati W Servizi ricevuti

Tra i servizi piu desiderati durante i viaggi, l'organizzazione della
consegna dei farmaci & al primo posto (58,8%), seguita dalle indicazioni
su come repetire i farmaci (37,2%) e dalla condivisione di documenti e
informazioni (27,4%).
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REPORT RISULTATI INDAGINE CARING FABRY

I 113 rispondenti I
17.7% no terapia |  82.3%terapia |
farmacologica Fabry | farmacologica Fabry \

k.

‘ 81.7% terapia ‘ ‘ 18.3% terapia orale W

enzimatica
13.2% 22.4% 3.9% 60.5% 47.1% ritiro 29.4% 23.5% ritiro
centro ospedale in ospedale domi;:ili:re in centro consegnato ospedale
riferimento ASL fuori ASL 9 riferimento acasa vicino casa

| I | |
v

81.6% ha saputo della possibilita
di terapia a domicilio

r
82.3% centro si e occupato di 1
procedure per attivazione

L'82,3% dei rispondenti & 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 471% ritira i
farmaci presso il centro di riferimento, il 294% li riceve a casa e il 23,5% li
ritira in un ospedale vicino a casa. L'81,6% dei pazienti & a conoscenza
della possibilita di terapia a domicilio e 1'82,3% afferma che il proprio
centro si @ occupato delle procedure per l'attivazione della terapia
domiciliare.
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