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Introduzione

Sotto il termine “emofilia” sono racchiuse tre sindromi
emorragiche, geneticamente condizionate, caratterizzate
dalla carenza di specifici fattori che giocano un ruolo fon-
damentale nella via intrinseca del processo emostatico, il
fattore VIII nell’emofilia A, il fattore IX nell’emofilia B e
il fattore XI nell’emofilia C. La più rilevante delle tre
forme, sia in termini di severità del quadro clinico quanto
nell’aspetto epidemiologico, è l’emofilia A che rappre-
senta circa l’80% delle manifestazioni raggruppate sotto
questo termine (1,2).

Gli emartri interessano circa il 75-90% dei pazienti
emofilici, sono considerati una peculiare caratteristica di
questo quadro clinico-patologico (1,3,4) e responsabili
della artropatia cronica emofilica che può preludere all’in-
staurarsi di una disabilità duratura.

Le articolazioni più frequentemente interessate sono il
ginocchio (45%), il gomito (30%) e la caviglia (15%),
quest’ultima di maggiore importanza nell’infanzia, soprat-
tutto nella fascia di età compresa tra i 2 e i 5 anni (5).

Sono principalmente interessate le articolazioni più
soggette a traumatismi, anche se spesso la causa scate-
nante del versamento non è riconosciuta; solo nel 30 % dei
casi, infatti, il paziente riferisce un trauma o un episodio
anamnesticamente significativo a tal riguardo (6).

L’artropatia emofilica, risultato di numerosi emartri in-
teressanti una medesima articolazione, è caratterizzata cli-
nicamente da dolore, limitazione funzionale, ipotrofia mu-
scolare e deviazione assiale (7); la comparsa di una limi-
tazione funzionale è legata soprattutto alla rigidità artico-
lare, in particolare alla flessione fissa dell’articolazione in-
teressata (8).

La moderna gestione dell’emofilia ha quindi grande-
mente influenzato non solo la sopravvivenza dei pazienti,
i loro sintomi clinici e l’outcome funzionale, ma anche la
qualità della vita percepita (9,10,11).

Infatti, se lo scopo iniziale era di aumentare l’aspetta-
tiva di vita, oggi lo scopo, in parte raggiunto, è quello di
prevenire l’artropatia emofilica e le sequele muscolosche-
letriche che possono causare disabilità, cercando di rag-
giungere un Annual Bleeding Rate (ABR), tasso di san-
guinanti annuo, pari a zero, modificando l’approccio al
paziente.

RIASSUNTO. L’emofilia nella forma clinica più severa 
può portare ad alterazioni dello stato fisico e psicosociale 
con importanti ripercussioni sulla qualità della vita.
Scopo. È stato condotto uno studio retrospettivo per
evidenziare quanto incide l’artropatia emofilia sulla qualità
della vita.
Materiali. Sono stati considerati 25 pazienti, di età media 
di 42aa (min17-max71) affetti da emofilia A, 18 presentavano
la forma clinica severa (72%). Per la funzionalità articolare 
è stata utilizzata la scala di valutazione WFH Physical
Examination Score, specifica per l’emofilia; le articolazioni
prese in esame sono state: ginocchio, tibio-tarsica, anca e
gomito. Per la valutazione della qualità della vita sono stati
utilizzati due questionari generici auto compilativi, SF-36 
e l’EQ 5D.
Risultati. Valori statistici significativi hanno dimostrato che
l’artropatia influenza il dominio SF-36 della salute generale 
(p < 0.010) e lo stato di benessere soggettivo EQ-VAS 
(p = 0.007).
Conclusioni. Nel trattamento dell’artropatia emofilica risulta
fondamentale la prevenzione intesa sia come terapia medica
profilattica, sia come trattamento fisioterapico al fine di
mantenere o migliorare la funzione articolare e nello stesso
tempo avere un ruolo fondamentale nel migliorare la qualità
di vita dei pazienti.
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ABSTRACT. Haemophilia in its most severe clinical form 
can lead to alterations in the physical and psychosocial state
with important repercussions on the quality of life.
Purpose. A retrospective study was conducted to highlight the
impact of haemophilic arthropathy on quality of life.
Materials. We considered 25 patients, with a mean age of 
42 years (min 17 – max 71) with haemophilia A, 18 had the
severe clinical form (72%). The WFH Physical Examination
Score, specific for haemophilia, was used for joint function; 
the joints examined were: knee, ankle, hip and elbow. 
To assess the quality of life, two generic self-filling
questionnaires were used, SF-36 and the EQ 5D.
Results. Significant statistical values have shown that
arthropathy affects the SF-36 domain of general health 
(p < 0.010) and the subjective well-being EQ-VAS (p = 0.007).
Conclusions. In the treatment of haemophilic arthropathy,
prevention is essential, understood both as a prophylactic 
medical therapy and as a physiotherapeutic treatment in order 
to maintain or improve joint function and at the same time play 
a fundamental role in improving the quality of life of patients.
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La disponibilità dei fattori sostitutivi ha sicuramente
permesso una svolta nel trattamento del paziente emofi-
lico, permettendo un aumento delle capacità funzionali e
del benessere psicofisico (12).

Uno dei passi più importanti è stato sicuramente l’in-
troduzione della terapia con fattore sostitutivo a domi-
cilio e della profilassi che, riducendo il numero e la fre-
quenza degli eventi emorragici spontanei e ridimensio-
nando la gravità degli eventi emorragici secondari a
traumi, ha permesso non solo di raggiungere un’aspetta-
tiva di vita sovrapponibile a quella dei soggetti non af-
fetti dalla patologia emofilica ma ha anche aumentato le
possibilità del paziente di condurre una vita quanto più
normale possibile, con diminuzione delle assenze da
scuola, aumento delle capacità lavorative, con conse-
guente migliore istruzione e diminuzione dell’assen-
teismo dal lavoro (13,14,15).

I pazienti gravi o moderati gravi trattati in regime di
profilassi fin dalla tenera età e presentando quindi un ri-
dotto danno articolare con un netto calo dell’artropatia de-
bilitante e deformante instaurano un rapporto con la ma-
lattia profondamente diverso rispetto ad anni fa, perché,
sebbene il loro danno articolare sia minimo e conducano
una vita normale, desiderano comunque essere liberi dalla
malattia soprattutto per il fatto di doversi sottoporre co-
stantemente e per tutta la vita ad una cura, che se non se-
guita potrebbe compromettere seriamente il loro stato di
salute (16,17).

La valutazione della qualità della vita tramite misure
HR-QoL ha dimostrato l’impatto positivo del trattamento
profilattico sulla qualità della vita degli adulti con emo-
filia (18), sebbene manchi una chiara evidenza di un im-
patto positivo della profilassi a lungo termine sulla qualità
della vita nei minori (19) in quanto è necessario un cam-
pione di grandi dimensioni per valutare l’impatto del trat-
tamento, al fine di controllare la relazione confondente tra
il trattamento e condizioni cliniche (20).

In questo studio abbiamo voluto valutare l’effetto del-
l’artropatia emofilica sulla qualità della vita in quanto ri-
teniamo che la sua misura sia particolarmente importante
per valutare l’impatto di una malattia cronica, in cui i pa-
rametri clinici non sono direttamente correlati allo stato
funzionale ed alla condizione di benessere.

Materiali e metodi

È stato condotto uno studio retrospettivo su pazienti
reclutati dall’ambulatorio di emofilia e coagulopatia del
Policlinico San Matteo di Pavia e visitati durante il pe-
riodo di check-up annuale.

Il numero totale di pazienti visitati è stato di 54 e di
questi sono stati selezionati 25 emofilici con i seguenti cri-
teri di inclusione:
– Età superiore ai 16 anni
– Emofilia A di grado moderato o severo.

La scheda di rilevazione dati è stata compilata al mo-
mento dell’arruolamento, raccogliendo dati demografici,
numero e sedi più frequenti di sanguinamento, terapia far-
macologia effettuata, eventuali ospedalizzazioni o pra-

tiche chirurgiche effettuate ed infine la valutazione della
funzionalità articolare.

La condizione articolare ed il dolore sono stati valutati
applicando l’esame fisico delle articolazioni (physical
examination) e la scala del dolore (pain) raccomandati
dalla Orthopedic Advisor Commitee of World Federation
of Haemophilia (Tabella I) ed estrapolati dal World Fede-
ration of Hemophilia Physical Examination Score (anche
chiamato Gilbert score). Il WFH Physical Examination
Score è stato il principale strumento di valutazione utiliz-
zato per indagare la salute delle articolazioni nei pazienti
con emofilia fino a pochi anni fa e, sebbene risulti meno
sensibile del Hemophilia Joint Health Score, rende possi-
bile la differenziazione dei pazienti in diversi gruppi, per
esempio rispetto alla gravità della patologia e sul tipo di
trattamento seguito. Può essere utilizzata nei bambini,
negli adulti e in popolazioni di paziente che presentano
una grave compromissione articolare come i pazienti con
inibitori non controllati, o con accesso limitato alle te-
rapie. Questo score misura la salute articolare delle artico-
lazioni che presentano nell’emofilia la maggiore incidenza
di affezioni articolari per il numero più elevato degli epi-
sodi emorragici: ginocchia, caviglie, gomiti; può essere
inoltre utilizzato come misura di esito dei trattamenti ria-
bilitativi. Tale score possiede un punteggio globale dato
dalla somma di tutti gli score (tanto maggiore è il pun-
teggio, tanto minore sarà la salute articolare) ed un pun-
teggio specifico per ciascuna articolazione.

La scheda dell’esame fisico esamina rispettivamente:
la tumefazione articolare, l’atrofia muscolare, la deformità
assiale, il crepitio durante il movimento, la perdita del
ROM, la contrattura in flessione, l’instabilità ed infine il
dolore articolare (21,22,23,24); lo score di tale scheda è
compreso tra 0 = migliore condizione articolare a 12 peg-
giore condizione articolare (Tabella I). La scheda del do-
lore possiede invece un score da 0 = assenza di dolore a 
3 = dolore grave (Tabella II).

I livelli di qualità di vita al momento dell’arruolamento
sono espressi dal punteggio dei questionari della Health
Related Quality of Life (HR-QoL), che sono rappresentati
dal questionario SF-36 e EQ-5D, in cui il paziente indica
la percezione dello stato di salute soggettivo al momento
della compilazione.

Il questionario SF-36 è apprezzato per la sua brevità (il
soggetto impiega in media dieci minuti per la sua compi-
lazione) e per la sua precisione (è uno strumento valido e
riproducibile) (25,26). Risulta quindi estremamente sinte-
tico, riassuntivo delle dimensioni rilevanti della qualità
della vita e facilmente interpretabile (27,28).

SF-36 e L’EQ-5D sono strumenti di valutazione sog-
gettivi in cui il paziente è direttamente coinvolto nella
compilazione ed in letteratura è stata riscontrata una forte
correlazione tra le due scale per quanto concerne la valu-
tazione dell’emofilia (29,30,31,32).

Il questionario SF-36 è generico ed auto-compilato (o
somministrato sia dal vivo che durante un’intervista te-
lefonica) che stima otto settori di salute, includendo sia
settori fisici che psichici. Vengono inoltre calcolati gli in-
dici sommari della componente fisica e della componente
mentale. Ogni settore ha un punteggio compreso tra 0
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Tabella I. Physical joint examination recommended by the Orthopaedic Advisory Committee of the World Federation of Haemophilia

Tabella II. Pain score recommended by the Orthopedic
Advisory Committee of the WFH

(pessima qualità della vita) e 100 (massima qualità della
vita). I settori indagati sono: salute fisica (AF: Attività Fi-
sica, RF: limitazioni delle attività specifiche del suo Ruolo
dovute a problemi Fisici, DF: Dolore Fisico), salute in ge-
nerale (SG: Salute in Generale, VT: Vitalità), salute psico-
logico-emotiva (AS: limitazioni nella attività di tipo so-
ciale, RE: limitazioni delle attività specifiche del ruolo do-
vute a problemi Emotivi, SM: Salute Mentale). È possibile
calcolare, inoltre, i valori dei due indici sintetici: Indice
sommario componente fisica (ISF) ed Indice sommario
componente mentale (ISM) che sono ricavati dalle 8 scale
e permettono di sintetizzare i risultati di tutte le scale: più
alto è il punteggio, migliore è il livello di salute percepita.
Questo questionario differenzia popolazioni con problemi
fisici o con problemi psichiatrici, oppure gruppi di popo-
lazione con condizioni mediche severe da gruppi con con-
dizioni moderatamente compromesse o sane. In Italia il
questionario è stato tradotto ed adattato culturalmente a
metà degli anni 90 nell’ambito del progetto IQOLA (33).

Il questionario EQ-5D è auto-compilato, indaga lo
stato della qualità della vita al momento della compila-

zione ed ha due componenti: descrizione e valutazione
dello stato di salute (1).

La parte descrittiva esplora la qualità della vita attra-
verso cinque dimensioni (5D); capacità di movimento,
cura della persona, attività abituali, dolore/fastidio e
ansia/depressione. La dimensione della capacità di movi-
mento raccoglie informazioni sulla capacità del cammino;
quella della cura della persona sulla capacità di lavarsi o
vestirsi da soli; quella delle attività abituali sulle capacità
prestative in “lavoro, studio, lavori domestici, famiglia o
attività ricreative”; quella del dolore/fastidio sulla quantità
di dolore o fastidio; quella dell’ansia/depressione sull’en-
tità dell’ansia o della depressione. Ogni singola dimen-
sione prevede, a sua volta, tre livelli di gravità: nessun
problema, problema di qualche entità, problema di
estrema gravità.

La parte di valutazione (EQ-VAS) esplora la qualità
della vita utilizzando una scala visiva analogica (VAS) di
20 cm con punteggio variabile da 0 a 100 con due note alle
estremità della scala in cui il valore di fondo (0) corri-
sponde alla “peggiore salute che puoi immaginare” ed il
valore più alto (100) corrisponde alla “migliore salute che
puoi immaginare”.

La validità e l’affidabilità del questionario EQ-5D
sono state valutate per varie condizioni di salute, tra cui
cancro, diabete di tipo 2, BPCO, asma e malattie cardio-
vascolari e così via (3); tale questionario è stato anche rac-
comandato alla popolazione anziana come misura gene-
rica dello stato di salute, in combinazione con altre misu-
razioni supplementari per catturare tutti gli aspetti corre-
lati nella loro qualità di vita (6,34,35,36).

ANALISI STATISTICA

Per un’analisi descrittiva i dati parametrici del cam-
pione sono stati mostrati come media.
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Il calcolo dei punteggi sulla qualità di vita (SF-36 e
EQ-5D) è stato stimato attraverso l’uso di appropriati al-
goritmi standard degli Stati Uniti.

Per la valutazione della consistenza interna del que-
stionario SF-36 è stato calcolato il coefficiente α di Cron-
bach, il cui valore significativo risulta > 0,70.

Il confronto tra gruppi di pazienti, in rapporto a carat-
teristiche cliniche differenti, è stato testato con il test di
Spearman, il test di Kruskal-Wallis e infine con il test di
Mann-Whitney.

In particolare è stata valutata la correlazione tra gli in-
dicatori di qualità di vita (EQ-5D e SF-36) e i livelli di
score articolare, con il test di Spearman per verificare la
coerenza interna dei diversi indicatori applicati al nostro
campione.

È stata ricercata l’associazione tra la frequenza di
emartri e la limitazione articolare usando il test non para-
metrico di Kruskal-Wallis.

La correlazione tra EQ-5D e l’articolarità è stata te-
stata con il test di Mann-Whitney.

Per il confronto tra medie è stato usato il test t di Stu-
dent: nello specifico è stato usato nel confronto tra SF-36
e la VAS e tra SF-36 e il PCS e il MCS.

P < 0,05 è stato definito come significativo. L’analisi
statistica è stata effettuata con il software SPSS version
11.0 (SPSS. Chicago, IL).

Risultati

Le caratteristiche del campione sono descritte in 
Tabella III.

Nella valutazione effettuata tramite il physical exami-
nation una correlazione significativa è stata trovata tra il
dolore e la limitazione articolare, con coefficiente di cor-
relazione di Spearman = 0,537 (valore di p = 0.006).

QUALITÀ DELLA VITA

La Tabella IV relativa al questionario SF-36 riporta i
risultati medi e DS dei singoli domini.

Tabella IV. SF-36 results

Domains Mean (SD) Median (min-max) Cronbach’s α

Attività fisica (AF) 59.8 (31.1) 75.0 (10.0 – 100) 0.946

Attività Sociali (AS) 49.0 (38.5) 50.0 (0.0 – 100.0) 0.788

Ruolo e salute fisica (RF) 47.8 (20.2) 41.0 (10.0 – 84.0) 0.804

Dolore fisico (DF) 38.4 (22.2) 37.0 (0.0 – 87.0) 0.808

Salute in generale (SG) 54.8 (22.2) 55.0 (20.0 – 95.0) 0.864

Vitalità (VT) 66.0 (20.6) 75.0 (25.0 – 100.0) 0.701

Ruolo e stato emotivo (RE) 68.0 (39.1) 100.0 (0.0 – 100.0) 0.768

Salute mentale (SM) 68.6 (21.6) 72.0 (32.0 – 100-0) 0.878

Indice sommario componente fisica (ISM) 37.4 (10.9) 37.6 (18.9 – 55.0) –

Indice sommario componente mentale (ISF) 44.9 (9.5) 46.3 (27.6 – 62.7) –

Tabella III. Description of the patients (N = 25)

Variable Value

Age (years):

– Mean (SD) 41.6 (14.1)

– Median (min - max) 43.0 (17 - 71)

Frequency of patients with:

– Hemophilia A (N, %) 25 (100%)

– Severe hemophilia (N, %) 18 (72.0%)

Treatment regimen:

– On demand (N, %) 20 (80.0)

– Prophylaxis (N, %) 5 (20.0)

Frequency of monthly joint haemorrhages:

– median (min-max) 2.0 (0.0 - 12.0)

– patients with: no episode (N, %) 4 (16.0)

– > 0 to 1 episode per month (N, %) 2  (8.0)

– > 1 to 3 episodes per month (N, %) 8 (32.0)

– > 3 episodes per month (N, %) 11 (44.0)

Physical examination:

– Median (min - max) 14.0 (3.0 - 32.0)

– Patients with minimum score 2 (8.0)

– Patients with maximum score 1 (4.0)

Chronic Synovitis:

– not present (N, %) 25 (100)

Pain:

– median (min-max) 2.0 (0.0 - 12.0)

– Patients with pain score = 0 (N, %) 7 (28.0)

– Patients with pain score = 12 (N, %) 1 (4.0)

* The right and left knees, ankles, elbows and hips were considered in the computa

L’analisi di correlazione degli otto items del questio-
nario SF-36 rivela un coefficiente di Cronbach elevato
(0,9) con una media di 59,8 per quanto riguardo l’items at-
tività fisica, il che indica che la coerenza all’interno della
scala è alta.

La Tabella V descrive i risultati del questionario EQ-5D.
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Tabella V. EQ-5D results

Description of domains and levels Value (N = 25)

Capacità di movimento (N, %) Non ho problemi a camminare 4 (16.0)
Ho qualche problema a camminare 21 (84.0)
Sono confinato a letto 0

Cura della persona (N, %)   Non ho nessun problema a lavarmi o vestirmi 16 (64.0)
Ho qualche problema a lavarmi o vestirmi 9 (36.0)
Non sono in grado di lavarmi o vestirmi 0

Attività abituali (N, %) Non ho difficoltà nello svolgimento delle attività abituali 10 (40.0)
Ho qualche difficoltà nello svolgimento delle attività abituali 15 (60.0)
Non sono in grado di svolgere le mie attività abituali 0

Dolore/fastidio (N, %) Non provo alcun dolore o fastidio 2 (8.0)
Provo dolore o fastidio moderati 20 (80.0)
Provo estremo dolore o fastidio 3 (12.0)

Ansia/depressione (N, %) Non sono ansioso o depresso 11 (45.8)
Sono moderatamente ansioso o depresso 12 (50.0)
Sono estremamente ansioso o depresso 1 (4.2)

Scala Analogico Visiva Media (DS) 60.4 (15.8)
Mediana (Min-Max) 62.0 (30.0 - 95.0)

Grafico 1. Associazione tra frequenza di emartri e punteggio Physical examination score

un maggior numero di emartri corrisponde un peggiora-
mento della funzionalità articolare (Grafico 1).

QUALITÀ DELLA VITA IN FUNZIONE DELLA
FREQUENZA DI EMORRAGIE ARTICOLARI

È stato riscontrato un trend secondo il quale la qualità di vita
è associata alla frequenza delle emorragie intra articolari, rag-
gruppate in tre classi (fino ad 1 episodio, da 1 a 3 episodi e > di

FREQUENZA DI EMARTRI E FUNZIONALITÀ 
ARTICOLARE

Lo studio dell’associazione tra la frequenza di emartri
e il physical examination, testata con il test di Krunkal-
Wallis (p < 0.05), per confrontare 3 gruppi di pazienti (un
gruppo con meno di 1 emartro al mese, un gruppo con un
numero di emartri che va da 1 a 3 ed infine il terzo gruppo
con un numero di emartri > 3 al mese) dimostra come ad
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Grafico 2. Attività Fisica (AF)

Grafico 3. Dolore Fisico (DF)

Qualità della vita in funzione della frequenza di emorragie articolari

Riscontrato un trend secondo il quale la qualità della vita è associata alla frequenza di emorragie, raggruppate in 3 classi (fino ad 1 episodio, > 1
fino a 3, > 3 episodi al mese), anche se non in maniera significativa dal punto di vista statistico (il dominio “dolore fisico” SF-36 risulta associato
con un p di 0.066). Si riportano di seguito le figure che mostrano le associazioni più evidenti:

3 episodi al mese). I pazienti con un numero di emorragie > a 3
presentavano una minore attività fisica, un maggior dolore fisico,
una salute generale peggiorata, uno score articolare più elevato.

Questo trend non è comunque significativo dal punto
di vista statistico (il dominio “dolore fisico” SF-36 risulta
associato con un p = 0.066) (Grafico 2).
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Grafico 4. Indice sommario componente fisica (ISM)

QUALITÀ DELLA VITA IN FUNZIONE DELLA
FUNZIONALITÀ ARTICOLARE

La qualità di vita in rapporto alla funzionalità artico-
lare ha dimostrato come un punteggio globale del physical
examination compreso tra 23 e 32 (min 0 - max 72) si ac-
compagni ad una ridotta attività fisica, ad una diminuzione
della EQ-VAS e ad una salute generale maggiormente
compromessa.

La relazione tra limitazione articolare e qualità di vita
dei pazienti ha rilevato una correlazione con significato
statisticamente borderline tra la severità dello score arti-
colare e il dominio “attività fisica” del questionario SF-36.
Il coefficiente di Spearman è = 0.387, con p = 0.056.

Statisticamente significativo è il rapporto tra la seve-
rità del physical examination e dominio “salute in gene-
rale, con coefficiente di correlazione = 0.506, p < 0.010.

Per quanto riguarda EQ-5D, per nessun dominio è
stata trovata una relazione significativa in rapporto alla li-
mitazione articolare, soltanto per la percezione del dolore
è stato trovato un trend non significativo con la limita-
zione articolare (test di Mann-Whitney, p = 0.080).

Sono state quindi indagate le relazioni tra la sede di ri-
duzione del range di movimento nelle 6 articolazioni e il
peggioramento della qualità di vita: il dominio SF-36 “sa-
lute in generale” ha raggiunto uno score elevato nei pa-
zienti con nessun limitazione articolare di caviglie (49.2
vs 32.4), in pazienti con nessuna limitazione articolare di
gomito (46.9 vs 31.8) e in coloro che non hanno presen-
tato alcuna limitazione articolare di ginocchia (45.4 vs

29.6), con una differenza di significato borderline da un
punto di vista statistico.

Confrontando però i pazienti senza limitazione artico-
lare con i pazienti con un punteggio > 1 si otteneva un va-
lore di 31.4 vs 56.7, con un p = 0.006.

I pazienti con qualche limitazione dell’articolarità
delle ginocchia presentano in media un livello di “attività
fisica” significativamente ridotta (72.1 vs 44.1; test t di
Student p = 0.022), mentre tale dominio non si associa alla
diminuzione dell’articolarità in altre sedi.

Infine, i pazienti con limitazione articolare delle gi-
nocchia e dei gomiti hanno un valore medio più basso
dello score EQ-VAS: lo score dei pazienti senza problemi
alle ginocchia è stato di 66.8, vs 52.4 dei pazienti con pro-
blemi (p = 0.02), mentre la riduzione dello score EQ-VAS
nei pazienti con limitazione articolare dei gomiti è stata di
55.2, vs 67.1 di quelli senza problemi, con una relazione
di significato borderline (p = 0.061).

DISCUSSIONE

L’impatto dell’artropatia emofilica sulla qualità della
vita è a tutt’oggi argomento di studio di numerosi lavori,
sia per le differenze legate al ruolo degli inibitori sull’ar-
tropatia emofilica (37) sia per la necessità di avere uno
strumento di valutazione adeguato che possa correlare la
percezione dello stato di salute all’obiettività clinica (38).

La World Federation of Hemophilia suggerisce l’uti-
lizzo di scale che indaghino le capacità funzionali del pa-
ziente o che indaghino quanto il danno funzionale impatta
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sulla qualità della vita. Tuttavia, le scale attualmente in
uso riflettono la funzione di organi e strutture o, appunto,
l’impatto che ha la malattia sulla qualità della vita, ma non
la capacità del paziente a partecipare all’ambiente in cui si
trova; pertanto la World Federation of Hemophilia si è
posta l’obiettivo di sviluppare strumenti di valutazione in
armonia con un modello bio-psico-sociale in cui l’atten-
zione dovrebbe essere rivolta non più sulla malattia ma
sulla persona in senso olistico e cioè sulla sua capacità di
condurre una vita socialmente attiva (39).

Il nostro studio ha riportato risultati simili a quello di
altri studi presenti in letteratura in cui la valutazione della
HR-QoL è stata eseguita con il questionario SF-36 e la va-
lutazione dell’artropatia è stata realizzata sia con il pun-
teggio radiologico di Pettersson e/o con il punteggio cli-
nico WFH. In tali studi è riportato un forte effetto negativo
dell’artropatia principalmente sugli aspetti fisici della qua-
lità della vita (40,41,42,43,44,45) e soprattutto Aznar et al.
hanno riportato una forte associazione del dominio “vita-
lità” del questionario SF-36 con l’artropatia (40).

Sempre nel nostro lavoro la qualità di vita in rapporto
alla funzionalità articolare ha dimostrato come un pun-
teggio che va da 23 a 32 del physical examination si ac-
compagni ad una ridotta “attività fisica”, ad una diminu-
zione della EQ-VAS (Benessere soggettivo peggiorato),
ad una salute generale maggiormente compromessa, come
è anche dimostrato in uno studio più recente di Fischer et
al. dove il deterioramento statisticamente significativo del
dominio” attività fisica” del questionario SF-36 si ri-
scontra nei pazienti con un punteggio > 21 (46).

Come nel nostro studio, dove è significativo è il rap-
porto tra la severità del physical examination e dominio
“salute in generale”, Ferreira et al. concludono che la HR-
QoL nelle persone con emofilia era influenzato dalla gra-
vità dell’artropatia in quanto la presenza di articolazioni
target è fortemente associata al punteggio totale HR-QoL
(47). Alla stessa conclusione arrivano von Mackensen et
al. dove i pazienti con una funzione articolare altamente
compromessa avevano una HR-QoL significativamente
peggiore, indicando l’importante ruolo del livello di artro-
patia sulla qualità della vita percepita (48).

In uno studio effettuato in Turchia il dominio “sport e
tempo libero” del questionario Haem-A-QoL (Hemophilia-
Specific Quality of Life Index) ha dimostrato una stretta
correlazione con la presenza di artropatia riscontrata nei
pazienti, in linea con la correlazione rilevata nel nostro
studio tra la severità dello score articolare e il dominio “at-
tività fisica” del questionario SF-36 (49).

In un recente studio che ha raccolto dati sulla qualità
della vita nei pazienti con emofilia in Francia e nel Regno
Unito veniva riportato che i soggetti che hanno riferito di
avere più di due articolazioni target avevano valori di 
EQ-5D significativamente inferiori rispetto ai soggetti che non
riportavano articolazioni target; inoltre i soggetti che ave-
vano segnalato una maggiore frequenza di dolore artico-
lare avevano valori EQ-5D significativamente più bassi ri-
spetto ai soggetti che non avevano avuto dolore articolare
come è stato rilevato anche nel nostro studio sebbene con
un trend statisticamente non significativo. Nello stesso
studio risultati simili sono stati osservati per EQ-5D e 

Grafico 5. VAS

Qualità della vita in funzione della funzionalità ortopedica

Secondo i risultati la funzionalità ortopedica dei pazienti può avere delle influenze negative sulla loro qualità della vita. La VAS permette di
identificare differenze statisticamente significative tra i 3 gruppi identificati in base al punteggio complessivo del Physical joint examination score
e Pain score: punteggio di 3-11 nella prima, 12-22 nella seconda e 23-32 nella terza classe.
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SF-6D in linea sempre con quanto rilevato nel nostro
studio (50).

Limitazione funzionale e dolore sono gli aspetti più ri-
levanti nel determinare la disabilità associata alla pato-
logia e nella sua percezione, intesa come peggioramento
della qualità della vita (41).

Il dolore è statisticamente associato alla limitazione ar-
ticolare, così come il maggior numero di emartri si associa
ad uno score articolare più elevato.

Il dolore articolare è, per il paziente emofilico, il sin-
tomo più importante, a causa della sua rilevanza nella vita
quotidiana, ed è il fattore predittivo di disabilità che si sta-
bilizza in un ampio periodo di tempo.

L’osservazione dei dati ottenuti mette in evidenza
quanto la prevenzione, sia farmacologica che riabilitativa,
possa avere un ruolo fondamentale nel migliorare la qua-
lità di vita dei pazienti proprio al fine di mantenere o mi-
gliorare l’articolarità (12,51).

Grazie ai progressi della terapia profilattica è oggi pos-
sibile avere una riduzione del numero di emartri, del do-
lore ed il mantenimento di una migliore condizione arti-
colare su cui poter impostare un adeguato trattamento ria-
bilitativo/rieducazionale per permettere lo svolgimento
delle normali attività della vita quotidiana (27,52,53).

Nel nostro studio i punteggi HR-QoL sono risultati po-
sitivamente correlati con i punteggi congiunti WFH. Per-
tanto, è necessario migliorare lo stato di salute delle arti-
colazioni mediante una fisioterapia regolare per miglio-
rare la qualità di vita degli emofilici (54).

Esiste una tendenza sempre più ben supportata a inco-
raggiare le persone con emofilia a dedicarsi ad attività
sportive, non solo per i benefici fisici ma anche come
meccanismo di inclusione sociale (55,56).

Pertanto nell’educazione ai pazienti emofilici, si deve
consigliare loro di praticare una regolare attività fisica che
sia quanto più possibile adatta alle esigenze fisiche e so-
ciali del paziente, in modo da aumentare la forza musco-
lare e quindi la stabilità articolare (57,58,59).

Deve essere sottolineata l’importanza della preven-
zione anche al domicilio con la prescrizione di esercizi
semplici e mirati, con lo scopo di ottimizzare i progressi
ottenuti nel trattamento farmacologico, a volte resi vani
dalla scarsa conoscenza del ruolo della attività fisica come
“medicina preventiva” (60,61).

Non può essere più attuale il paradigma che tutti i pa-
zienti che presentano un tipo e grado specifico di malattia
vanno trattati con un determinato regime, dosaggio e fre-
quenza terapeutica, infatti vi sono variabili che possono
influenzare il successo terapeutico come l’età e lo stile di
vita. L’età, che influenza la farmacocinetica dei tratta-
menti, è un fattore i cui effetti sono in parte predittibili
(predicibili). Per quanto riguarda lo stile di vita è soprat-
tutto il livello, la quantità e l’intensità dell’attività fisica a
condizionare il rischio di sviluppare un emartro, e quindi
adattare la terapia sia come quantità sia come tempistica,
magari in prossimità dell’attività sportiva, sicuramente è
una strategia da tenere in considerazione. Tutto questo ci
porta a considerare che la migliore terapia dovrebbe essere
non codificata a priori ma adattata alla tipologia di pa-
ziente e variabile durante l’arco della vita.

Inoltre sarebbe auspicabile che i fattori che influen-
zano la qualità della vita possano essere oggetto di ulte-
riori ricerche, mediante lo sviluppo di strumenti di valuta-
zione adeguati, per ottimizzare protocolli riabilitativi spe-
cifici, volti al mantenimento di un range articolare compa-
tibile con una buona abilità funzionale per un periodo di
tempo quanto più lungo possibile.

LIMITI

Sebbene il nostro studio abbia fornito informazioni utili
sulla HR-QoL dei pazienti con emofilia ed abbia sottoli-
neato l’importanza della presa in carico in equipe del pa-
ziente con emofilia sono presenti alcuni limiti che devono
necessariamente essere considerati: il ridotto numero di
soggetti, fatto legato alla rarità della malattia ed alla man-
cata disponibilità dei soggetti afferenti all’ambulatorio di
emofilia e coagulopatia a prendere parte allo studio; tale ri-
dotto numero di pazienti non ci ha inoltre inoltre permesso
di stratificare il campionamento e quindi non è stato possi-
bile valutare l’impatto dell’età sulla QoL degli emofiliaci
ed evidenziare eventuali correlazioni età relate.
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