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RAZIONALE

'emofilia € una malattia rara di origine genetica legata alla coagulazione del sangue: si manifesta
solo nei maschi, mentre le donne possono essere portatrici sane. Questo perché si eredita, in
modalita recessiva, attraverso il cromosoma X (X-linked) ed & caratterizzata dalla carenza di uno
specifico fattore della coagulazione. Nel Registro Nazionale delle Coagulopatie Congenite, risultano
in Italia piu di 5.000 persone con emofilia. Pill precisamente, nell’ultima rilevazione 2017, sono
4.179 i pazienti affetti da emofilia A e 898 quelli affetti da emofilia B. In base ai dati ISTAT sulla
popolazione italiana, risulta che la prevalenza per I'emofiliaA € di 6,9/100.000 abitanti e per I'emofilia
B di 1,5/100.000 abitanti. Le persone con emofilia provengono quasi sempre da famiglie con una
familiarita verso la malattia e questo rende piu facile la diagnosi nel caso in cui si manifestino
emorragie di una certa entita con lenta risoluzione e si riscontri un allungamento dell’aPTT in corso
di esami ematochimici. In genere, le persone affette da emofilia, oltre alle problematiche tipiche
dello stato emorragico, presentano anche altre complicanze correlate alla malattia.

Il trattamento dell’emofilia avviene attraverso la somministrazione del farmaco (emoderivato
o0 ricombinante) contenente il fattore coagulativo carente. | due principali regimi terapeutici per
I’emofilia sono: la terapia “on demand” (al bisogno, cioé al momento del sanguinamento) e la
profilassi, che invece prevede la somministrazione costante del fattore carente per prevenire
le emorragie gravi e proteggere i pazienti. Si tratta di infusioni che devono essere effettuate circa
3 volte a settimana. Per quanto abbia decisamente rivoluzionato la qualita di vita degli emofilici, la
terapia sostitutiva ha dei limiti: il principale evento avverso € che in un terzo dei casi puo diventare
inefficace a causa della formazione di anticorpi che riconoscono questi farmaci come “estranei” e
di fatto ne annullano I'effetto. La presenza di inibitori rende inefficace il trattamento con la terapia
sostitutiva convenzionale, con conseguente minor controllo degli episodi emorragici.

Nel 2017 - sottolinea I'lstituto superiore di sanita - 135 pazienti sono stati sottoposti ai trattamenti
raccomandati in caso di inibitore, di questi I'85,2% € costituito da pazienti con emofilia A grave
e il 7,4% da pazienti con emofilia B grave. Lo sviluppo degli anticorpi inibitori compromette la
qualita della vita dei pazienti e ha un impatto significativo sulla gestione terapeutica del paziente,
oltre a comportare un aumento marcato del costo della terapia”. Oggi quindi la ricerca scientifica
sull’emofilia & rivolta da una parte al miglioramento delle terapie esistenti, incluse quelle che hanno
la funzione di modulare specifiche risposte immuni al fattore VIll, dall’altra alla terapia genica.
CoDiFO approfondisce nuovamente I’'argomento Emofilia in quanto la gestione dei pazienti emofilici,
affidata ai centri specializzati, ha nel rischio clinico, nel perseguimento dell’appropriatezza
prescrittiva e nel governo della sostenibilita della spesa dell'innovazione, momenti che vedono
coinvolti clinici, farmacisti ospedalieri, le istituzioni regionali e le associazioni dei pazienti.
Cio al fine di garantire un’adeguata presa in carico del paziente in tutto il territorio regionale,
limitando differenze ed iniquita di accesso alla diagnosi, alle cure e ai trattamenti ottimali in base
alle evidenze scientifiche.

In questo workshop CoDiFO discutera e condividera con tutti gli stakeholders best practice
organizzative che possano servire al Sistema come modello di sviluppo ed implementazione
dell’assistenza, per la governance della spesa sanitaria regionale e la salute dei pazienti emofilici.
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