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La comunicazione dell’informazione 
genetica all’interno delle famiglie: 

sfide e prospettive nel contesto 
sanitario italiano. 

Uno studio mixed-method. 



Il cascade testing è fondamentale per la prevenzione delle malattie
ereditarie, ma in Italia è ostacolato dalla normativa sulla riservatezza,
che affida al probando la comunicazione ai familiari, spesso con
ritardi significativi. Il contatto diretto potrebbe rappresentare una
soluzione efficace, ma sono necessari protocolli standardizzati e
studi specifici per sviluppare modelli di cura innovativi e centrati sul
paziente.
Obiettivo: Identificare prospettive e necessità per sviluppare
standard di cura centrati sul paziente a supporto del cascade testing.

Disegno mixed-method convergente parallelo.
- Studio osservazionale retrospettivo multicentrico
- Revisione Sistematica mixed-method (CRD42024532829)
- Interviste cognitive
- Studio traversale su base nazionale

Introduzione

Materiali e Metodi

Risultati

I risultati evidenziano una preferenza per la comunicazione mediata dai
professionisti sanitari, in particolare attraverso metodi formali, come le
lettere, apprezzate per la loro chiarezza e affidabilità. La comunicazione
mediata dalla famiglia risulta più complessa, influenzata dalla qualità
delle relazioni interpersonali e dal carico emotivo associato alla
divulgazione di informazioni sensibili. Le considerazioni etiche e legali
mostrano un sostegno pubblico alla possibilità di derogare alla
riservatezza nei casi di condizioni trattabili, mentre sottolineano il
rispetto della privacy e dell’autonomia individuale nelle condizioni non
trattabili

Il 22.8% dei familiari
accede a un centro di
Genetica Medica



Il 94,0% della popolazione generale è interessato a conoscere un
potenziale rischio genetico familiare. La responsabilità morale della
comunicazione è attribuita principalmente ai familiari (88,7%) e ai
professionisti sanitari (74,6%). A livello internazionale, i
professionisti sanitari sono preferiti ai familiari (64,2% vs. 32,1%)
per garantire una comunicazione chiara, affidabile e rispettosa
della privacy e dell’autonomia individuale. Inoltre, il 51,0% ritiene
che i professionisti sanitari dovrebbero informare i familiari anche
in assenza di consenso da parte del paziente, sebbene solo il 31,3%
sarebbe disposto a delegare loro questa responsabilità in caso di
diagnosi personale.

Conclusioni
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È stato sviluppato un questionario ad hoc sulla
comunicazione del rischio genetico. Prima della sua
somministrazione alla popolazione generale, sono state
condotte interviste cognitive per valutarne la
comprensibilità.
L'analisi qualitativa ha individuato quattro principali
criticità nella comprensione delle informazioni
genetiche:
(1) terminologia complessa e linguaggio scientifico,

fonte di ansia e difficoltà interpretative;
(2) ambiguità nei concetti di "test genetico" e

"famiglia";
(3) fraintendimenti sul "rischio genetico", spesso

percepito come diagnosi certa anziché
probabilistica;

(4) confusione tra "autorizzazione" e "responsabilità"
nella comunicazione genetica, accentuata da
incertezze su privacy e riservatezza.

Questi risultati hanno guidato interventi mirati per
migliorare la chiarezza e l’accessibilità del questionario,
evidenziando il valore delle interviste cognitive
nell’ottimizzazione degli strumenti di indagine.
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I risultati evidenziano criticità nella comunicazione del rischio genetico,
con una preferenza per il coinvolgimento dei professionisti sanitari e
difficoltà nella comprensione dei concetti genetici. Il basso accesso ai
servizi genetici e le sfide etiche sulla riservatezza richiedono strategie
più efficaci e accessibili. I dati finali guideranno lo sviluppo di modelli
comunicativi centrati sul paziente, favorendo una gestione informata ed
etica del rischio genetico.
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