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Screening delle malattie 

rare alla nascita!
In Europa, 5.569 persone che vivono con una malattia rara e i loro familiari 

hanno espresso la propria opinione sullo screening neonatale in un 
sondaggio di Rare Barometer condotto tra il 24 maggio e il 23 luglio 2023.

Una vasta maggioranza dei partecipanti avrebbe voluto 
che la malattia rara fosse diagnosticata alla nascita...
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«Se fosse o fosse stato possibile, avrei voluto che [la persona di cui mi prendo cura] 
avesse ricevuto una diagnosi alla nascita» - Tutti i partecipanti (n=5.569).

50%
23%

16%

5% 6%Fortemente 
d’accordo

Disaccordo

D’accordo
Né d’accordo, 
né in 
disaccordo

Fortemente 
in 
disaccordo

Confronto: la popolazione 
generale è più favorevole 
allo screening neonatale 
(84%) rispetto alle persone 
che vivono con una 
malattia rara e ai loro 
familiari (70%)1.

Percentuale dei partecipanti, tra i genitori di persone con malattia rara (n=2.567), che erano 
d’accordo o fortemente d’accordo con l’affermazione «Se fosse o fosse stato possibile, avrei 
voluto che la persona di cui mi prendo cura avesse ricevuto una diagnosti alla nascita».

... e ancor di più tra i genitori di persone 
che convivono con una malattia rara.
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dei genitori di bambini 
con malattia rara 
avrebbe voluto che la 
malattia del proprio 
figlio fosse stata 
diagnosticata alla 
nascita.

82%
I genitori sarebbero in grado di prepararsi alle enormi 

sfide che li attendono se il bambino avesse bisogno di 
assistenza per il resto della vita. Potrebbero ricevere 
informazioni aggiornate sul percorso di sviluppo, sulle 
possibili cure o sulle opportunità di sviluppo precoce, sui 
trattamenti o sull’assistenza a livello delle istituzioni. 
Genitore di una persona che vive con una malattia rara

1 Boardman et al. (2017). Newborn genetic screening for spinal muscular atrophy in the UK: The views of the general population. 
Mol Genet Genomic Med. DOI: 10.1002/mgg3.353 
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La maggior parte delle persone che convivono 

con una malattia rara avrebbe voluto 

ricevere una diagnosi alla nascita...
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Percentuale dei partecipanti, tra le persone con malattia rara (n=2.701), che erano d’accordo o fortemente 
d’accordo con l’affermazione «Se fosse o fosse stato possibile, avrei voluto ricevere una diagnosi alla nascita».

delle persone con una malattia rara avrebbe voluto ricevere una diagnosti alla 
nascita.63%

Percentuale dei partecipanti che erano d’accordo o fortemente d’accordo con 
‘Secondo te, qualsiasi malattia rara dovrebbe essere sottoposta a screening alla 
nascita se non esiste un trattamento e...’ - Tutti i partecipanti (n=5.569).

La comunità delle malattie rare supporta fortemente 
lo screening neonatale per tutte le condizioni rare.
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La maggior parte dei partecipanti supporta lo screening neonatale per tutte le 
malattie rare, anche quando non avrebbero voluto che la propria malattia rara fosse 
diagnosticata alla nascita.

degli intervistati ritiene che qualsiasi malattia rara dovrebbe essere sottoposta a 
screening alla nascita se:

90%

Confronto: Il 95% della 
popolazione generale 
concorda sul fatto che i 
test dovrebbero essere 
disponibili per i genitori che 
lo desiderano, anche quando 
gli intervistati li rifiuterebbero 
per i propri neonati (circa 
l’85% ha dichiarato che 
probabilmente o sicuramente 
sottoporrebbe il proprio 
neonato a un test per una 
malattia rara)2.

ciò consente una diagnosi più rapida, a 
vantaggio della persona interessata e dei suoi 
familiari caregiver.

La malattia può essere monitorata e possono 
essere evitati danni attraverso pratiche 
preventive.

Consente alla persona che vive con una malattia 
rara di vedere la propria disabilità meglio 
riconosciuta, ottenere un supporto sociale più 
adeguato e vivere in modo indipendente.

Rare Barometer è un programma di sondaggi gestito indipendentemente da EURORDIS-Rare Diseases Europe ed è 
un’iniziativa non a scopo di lucro. L’obiettivo di questo programma è condurre studi regolari per identificare le opinioni e 
le criticità della comunità delle malattie rare al fine di rappresentarle all’interno delle iniziative europee ed internazionali 
e degli sviluppi politici. Rare Barometer riunisce oltre 20.000 malati rari o familiari allo scopo di rendere più forte la voce 
della comunità delle malattie rare. Puoi trovare ulteriori informazioni su eurordis.org/voices

a tutte le persone che vivono con una malattia rara che hanno 
partecipato all’indagine,  ai gruppi di discussione e ai partner di 
Rare Barometer e Screen4Care!

GRAZIE!

2 Etchegary et al. (2012) Interest in newborn genetic testing: a survey of prospective parents and the general public. Genet Test Mol Biomarkers. 
DOI: 10.1089/gtmb.2011.0221


