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Presentazione dell’indagine

• Indagine promossa da: Associazione Italiana Anderson-Fabry (AIAF)

• Indagine condotta da: Centro per la Ricerca Economica Applicata in Sanità 
(CREA Sanità). Queste analisi sono state elaborate da Sinodè per conto di AIAF.

• Periodo di realizzazione: autunno 2018

• Modalità di rilevazione: Questionario on-line

• Rispondenti: 106 (91% persone con malattia di Fabry; 9% genitori)

• Tasso di copertura delle persone con Malattia di Fabry in Italia (range min-max 
su dati CREA Sanità): 6,6% - 15,1%



Le caratteristiche delle persone con malattia 
di Fabry a cui si riferiscono i dati dell’indagine

• Genere: 41% Maschile vs. 59% Femminile

• Classe di età: 12% ha meno di 18 anni; 17% tra 18-34; 50% tra 35-54; 
21% over 55.

• Con chi vive: 11% da solo; 89% con altre persone (Stato civile: 33% 
celibe/nubile)

• Condizione occupazionale: occupato 54%; disoccupato 9%; studente 
12%; ritirato dal lavoro 9%; casalinga 9% 

• Titolo di studio: 44,3% diploma di scuola media superiore; 20,8% laurea; 
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Da quando ha iniziato ad avvertire le prime 
problematiche di salute legate alla patologia, 
in quanto tempo ha ricevuto la diagnosi della 

malattia di Fabry?
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La diagnosi è stata fatta nella sua Regione di 
residenza?
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Esenzione del ticket per tempo trascorso 
dalla diagnosi

N = 
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Riconoscimento dell’invalidità civile per 
tempo trascorso dalla diagnosi
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Riconoscimento invalidità civile/handicap 
N 
=106

Invalidità civile

Situazione di handicap 
Legge 104
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Le visite di follow up e gli esami strumentali 
prescritti dallo specialista (risonanze, eco, 
RMN, etc.) vengono eseguite in un unica 

giornata?
N = 
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Se ha o ha avuto una occupazione...
Per motivi legati alla Malattia di Fabry si è 

mai trovato nella condizione di dover:
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Giorni di lavoro/studio persi a causa della 
malattia da parte del paziente negli ultimi 12 

mesi

Pazienti malattia di Fabry Pazienti con malattia cronica
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Come gestisce le assenze dal lavoro legate 
alla gestione/cura della malattia di Fabry?
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Come si rapporta con la malattia? N = 
106
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Come definirebbe in una scala da 0 a 10 il suo stato 
di salute generale di paziente Fabry per tipo di 

rapporto con la malattia?
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In che misura si trova a dover far fronte a
N = 
106

Difficoltà motorie
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Quanto incidono le seguenti problematiche 
sulla qualità della vita

N = 
106

Difficoltà relazionale
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Terapia farmacologiche

 Delle persone con malattia di Fabry:
 l’82% effettua terapie farmacologiche specifiche per il trattamento della 

malattia
 il 74% effettua terapie enzimatiche sostitutive endovenosa con 

elevata soddisfazione (oltre 85% di «molto+abbastanza» soddisfatti)
 Il 50% effettua la terapia enzimatica sostitutiva endovenosa a 

domicilio
• Il 97,5% dei pazienti si ritiene soddisfatto della modalità di erogazione domiciliare

• Il 95,0% dei pazienti non ha avuto problemi con l’infermiere che effettua l’infusione
• Nessuno vorrebbe tornare ad infondere in ospedale 

• In 1 caso su 2 la scelta di non effettuare terapie enzimatiche sostitutive a 
domicilio è legata al quadro normativo regionale che non prevede la terapia 
domiciliare

Il setting di erogazione della terapia incide notevolmente sulla 
giornate perse di attività lavorativa/studio: chi deve recarsi al 

centro di riferimento regionale in 8 casi su 10 ha perso almeno una 
settimana di lavoro/studio nel corso dell’ultimo anno vs. poco più di 

6 casi su 10 in quanti effettuano la terapia a domicilio



Conclusioni
• Utilità delle indagini sulle persone affette da malattia rara 

per far emergere importanti problematiche sulla qualità di 
vita

• Prendere provvedimenti per ridurre il ritardo diagnostico
• Prevedere modelli organizzativi diagnostici e assistenziali 

multidisciplinari
• Sostegno alla persona affetta da malattia rara che vada 

oltre l’assistenza sanitaria
• Necessità di promuovere la domiciliazione delle cure
• Ruolo vitale delle Associazioni di malattia nel promuovere il 

confronto tra le Istituzioni
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