
IT was April 2016 when some articles about costs and quality of life 
were published on Eur J Health Econ, a sort of “provisional re-

port” of  BURQUOL-RD. The main aim of BURQOL-RD was to develop 
a disease based model (instrument) to assess the impact of health poli-
cies, interventions and treatments in the field of rare diseases (RDs) 
quantifying the Economic Burden and Health-Related Quality of Life 
(HRQOL) for patients and their caregivers, from a macro societal per-
spective. Ten RDs were targeted in the pilot study: Cystic Fibrosis, 
Prader-Willi Syndrome, Haemophilia, Duchenne Muscular Dystrophy, 
Epidermolysis Bullosa, Fragile X Syndrome, Scleroderma, Mucopoly-
saccharidosis, Juvenile Idiopathic Arthritis and Histiocytosis. For the 
first-time scientists tried to face the problem of costs of a rare disease. 
Not only direct costs, nor only health related costs, but also social, in-
direct and intangible costs.

For the first-time patients and caregivers were asked to answer 
questions about their health problems and to weigh the impact of the 
disease on their quality of life. 

The cost-of-illness (COI) approach was used. Information about the 
patients’ and caregivers’ HRQOL was estimated using the generic EQ-
5D questionnaire; besides, the patients’ disability was assessed through 
the Barthel Index and Whodas 2.0.

The diseases studied were different one form the other, and their 
prevalence was quite high, but we thought to ask the ISS (Istituto Su-
periore di Sanità=National Centre for Rare Diseases, Istituto Superiore 

di Sanità (ISS) Rome Italy) if it could be possible to figure something 
similar tailored on our problem: The Cri du chat syndrome.

It took time to adapt questionnaires without altering them (so that 
the comparison with “the original” could be possible) and to convince 
families to fill them (even if boring and time wasting), but in the end we 
obtained a pretty high participation and a huge amount of data which 
are now being processed by economists.

Already in this ECRD we have the possibility to read preliminary 
results, which will be precious to allocate resources and help policy 
makers and other stakeholders to plan wisely.

Our Association had already published in 2012 an article on Miner-
va Pediatrica on “how much having a child with CdC Syndrome had 
modified parents life” (*), but this new approach takes into account all 
different aspects of Quality of Life, and the answer comes from care-
givers (very seldom Cri du chat patients are able to fill questionnaires 
themselves), not from “professionals”. We want to point out that even 
“small” RD can obtain tailored investigations if the proper path is found. 

RD require the combined efforts of health and social care profes-
sionals, politicians, managers and researchers to increase the availabil-
ity of effective disease management tools to improve care and to ex-
tend both life expectancy and Health Related Quality of Life (HRQOL).

We thank ISS for their sensibility and hope to have opened a new 
form of collaboration between associations and institutions, patients 
and doctors and policy makers. Just asking….

Maria Elena Liverani1, Maura Masini2, Kodra Yllka3, Marta De Santis3, 
Marianna Spunton4, Andrea Guala4.
1) UOC Pediatria, Ospedale Sant’Andrea, Roma, Italy; 2) Associazione Bambini Cri du Chat (A.B.C.), San Casciano in Val di Pesa, Firenze, 
Italy; 3) Centro Nazionale Malattie Rare (CNMR) - Istituto Superiore di Sanità (ISS); 4) SOC Pediatria, Ospedale Castelli, Verbania, Italy.

Ask and you will receive (Matthew 7:7)
The experience of A.B.C.

(Associazione Bambini Cri du chat) Italy.

ECRD: THE EUROPEAN CONFERENCE ON RARE DISEASES & ORPHAN PRODUCTS - 10/12 MAY 2018 - VIENNA

WHODAS 2.0
WORLD HEALTH ORGA

NIZATION 

DISABILITY ASSESSM
ENT SCHEDULE 2.0 

36
 
Rappresentante

 

 

Versione a 36-item, somministrata a un rappresentante 

 
Questo questionario indaga sulle difficoltà dovute a condizioni di salute sperimentate dalla persona riguardo alla quale lei 

risponde nel suo ruolo di amico, congiunto o assistente. Le condizioni di salute includono infermità o malattie, altri problemi di 

salute che possono essere di breve o lunga durata, lesioni, problemi mentali o emotivi e problemi con alcool o droghe. 

 
Ripensi agli ultimi 30 giorni, al meglio delle sue conoscenze, e risponda a queste domande pensando a quanta difficoltà ha avuto 

il suo amico, parente o assistito mentre effettuava le seguenti attività. (Nota: il questionario utilizza il termine “congiunto” per 

significare “amico”, “parente” o “assistito”). Per ciascuna domanda, per favore cerchiare solo una risposta. 

 
H4a 

I sono il/la (scelga 

una) di questa persona. 

1 = marito o moglie 5 = altro parente 

2 = genitore 6 = amico/a 

3 = figlio/a 
7 = assistente professionale 

4 = fratello o sorella 8 = altro (specificare) 

a Le domande H1–H3 appaiono alla fine del questionario. 

 
 

Negli ultimi 30 giorni, quanta difficoltà il suo congiunto ha avuto nel: 

Comprendere e comunicare 

D1.1 Concentrarsi nel fare qualcosa per 10 minuti? Nessuna Lieve Media Grave Estrema o non 

posso farlo 

D1.2 Ricordare di fare cose importanti? 
Nessuna Lieve Media Grave Estrema o non 

posso farlo 

D1.3 Analizzare e trovare soluzioni ai problemi 

quotidiani? 

Nessuna Lieve Media Grave Estrema o non 

posso farlo 

D1.4 Apprendere un nuovo compito, per esempio, 

imparare come raggiungere un posto nuovo? 

Nessuna Lieve Media Grave Estrema o non 

posso farlo 

D1.5 In genere capire cosa dice la gente? 
Nessuna Lieve Media Grave Estrema o non 

posso farlo 

D1.6 Iniziare e portare avanti una conversazione? Nessuna Lieve Media Grave Estrema o non 

posso farlo 

Spostamenti 

D2.1 Rimanere in piedi per lunghi periodi, tipo 30 

minuti? 

Nessuna Lieve Media Grave Estrema o non 

posso farlo 

D2.2 Alzarsi dalla posizione seduta? 
Nessuna Lieve Media Grave Estrema o non 

posso farlo 

D2.3 Muoversi dentro casa? 
Nessuna Lieve Media Grave Estrema o non 

posso farlo 

D2.4 Uscire di casa? 

Nessuna Lieve Media Grave Estrema o non 

posso farlo 

D2.5 Camminare per una lunga distanza tipo un 

chilometro [o equivalente]? 

Nessuna Lieve Media Grave Estrema o non 

posso farlo 

Prego continuare nella pagina seguente  
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Questionario per i pazienti di età inferiore ai 18 anni 
La persona responsabile della cura del minore riempia il questionario per il paziente  

 

 

1. Età del paziente _____  

2. Sesso del paziente  o Femmina  o Maschio 

3. Provincia di residenza del paziente _______________ 

4. Studi 

o Studente in una scuola senza 
insegnante di sostegno  

o Studente in una scuola con 
insegnante di sostegno 

o Studente in una scuola speciale 

o Scuola d’Infanzia 

o Frequenta solo lezioni private 

o Non frequenta alcuna scuola 

o Altra situazione: ______________ 

5. Numero di membri del nucleo familiare in cui il paziente vive:  

N°  ___ di persone escluso il paziente 

6. A quale età è stata diagnosticata la malattia al paziente?  ___ anni 

7. Persona che assiste il malato 

a. Il paziente ha bisogno dell’assistenza di una persona nelle attività quotidiane 
(ad es. igiene personale, aiuto nel muoversi, somministrazione farmaci, svolgimento dei 
trattamenti terapeutici, ecc. ecc.) 

o Sì   o No Þ Passi alla domanda 8 

b. Se sì, chi è la persona principale che assiste il malato?  

o Membro della famiglia Þ Questo membro della famiglia riempia il questionario per la 
persona che assiste il malato 

o Un’altra persona non su base contrattuale (ad es. amico, volontario) Þ Questa 
persona riempia il questionario per la persona che assiste il malato 

o Un’altra persona che assiste su base professionale e contrattuale  

c. Se il paziente usa i servizi di assistenza forniti da una persona su base 
contrattuale  

Per quante ore alla settimana? ______ ore alla settimana 

Chi paga il servizio e quanto?  

o Io pago l’intero costo di  ______ € per ora  

o Il costo è coperto totalmente da enti pubblici  

o Il costo è parzialmente coperto da enti pubblici, per cui io pago ____ € per ora 

8. Il paziente:  

o Non è invalido 

o E’ titolare dell’assegno di frequenza  
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Questionario per i pazienti di 18 o più anni 
Caregiver riempie il questionario   

1. Età del paziente _____  2. Sesso   o Femmina  o Maschio 3. Provincia di residenza  ______________ 
4. Stato civile 

o Celibe 
o Coniugato/a o convivente o Divorziato/a 

o Separato/a 
o Vedovo/a 

5. Studi  
o Diploma di scuola media inferiore o Attestato di frequenza di scuola media superiore 

o Diploma di scuola media superiore • o Laurea universitaria • o Nessuno 
6. Numero di membri del nucleo familiare in cui il paziente vive:  

 N°  ___ di persone escluso il paziente 7. A quale età le è stata diagnosticata la malattia?   ___ anni 
8. Persona che assiste il paziente a. Ha bisogno di una persona per assisterla nelle attività quotidiane (ad es. 

igiene personale, aiuto nel muoversi, somministrazione farmaci, svolgimento dei 

trattamenti terapeutici, ecc. ecc.)    o Sì   o No Þ si passi alla domanda 9 
b. Se sì, chi è la persona principale che l’assiste?  o Un membro della famiglia Þ Questo membro della famiglia riempia il questionario per 

la persona che assiste il malato o Una persona non su base contrattuale (ad es. amico o volontario) Þ Questa persona 

riempia il questionario per la persona che assiste il malato 
o Una persona su base professionale e contrattuale (assunto direttamente con contratto 

o fornito da un ente di assistenza)   c. Se usa i servizi di assistenza forniti da una persona su base contrattuale  

Per quante ore alla settimana? ______ ore alla settimana 
Chi paga il servizio e quanto?    o Io pago l’intero costo di  ______ € per ora  

  o Il costo è coperto totalmente da enti pubblici  o Il costo è parzialmente coperto da enti pubblici, per cui io pago ____ € per ora 

9. Qual è la sua situazione lavorativa?   o Sono occupato 
o Studente Þ Si passi alla domanda 12 
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1. Età della persona che assiste  ____ anni 

2. Sesso    o Femmina o Maschio 

3. Provincia di residenza  _______________ 

4. Stato civile 
o Celibe 
o Coniugato/a o convivente o Divorziato/a o Separata/o o Vedovo/a 

5. Quale tipo di relazione ha con il paziente? Lei è: 

o Madre / padre o Zio / zia 
o Fratello / sorella o Nipote 

o Altro (per favore, specificare) 
________ 

6. Da quando ha iniziato a prendersi cura del paziente? ______anni ______mesi 

7. Qual è la sua attuale situazione lavorativa?  

o Occupato  
o Ritirato dalla sua attività professionale Þ Passi alla domanda 9 

o pensionato  o Casalinga Þ Passi alla domanda 10 
o Altro (studente, disoccupato, ecc. ecc,.) Þ Passi alla domanda 10 

8. Problemi relativi allo stato occupazionale (si risponde solo se la persona che 

assiste è ancora nel mercato del lavoro, ossia occupato o non occupato da meno 

di 12 mesi):  a. Negli ultimi 12 mesi, il prendersi cura del paziente, in seguito alla sua 

patologia, ha comportato dei problemi rispetto al suo lavoro?  

o Sì   o No Þ Si passi alla domanda 10 

b. Se sì, si prega di specificare se negli ultimi 12 mesi: 

o Ho dovuto chiedere ____ giorni di permesso  

o Ho lavorato ____ ore in meno al giorno per _____ giorni  

o Ho lavorato sempre ____ ore in meno al giorno  

o Non lavoro meno ore al giorno, ma ho difficoltà a gestire l’orario di lavoro richiesto.  

o Altri problemi (si prega di specificare): ________________________________ 

Þ Si passi alla domanda 10 9. La persona che assiste ha risposto che si è ritirato dalla sua attività professionale 

a. Ha deciso di ritirarsi prima del previsto per assistere il paziente?  

o Sì   o  No Þ Si passi alla domanda 10 

b. Se sì, si prega di specificare: 
o Mi sono ritirato all’età di ____ anni.  
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