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Il diabete ha una più alta prevalenza nei 
pazienti con Down’s syndrome (DS) 
rispetto alla popolazione  generale  

Smith DS: Health care management of adults with Down 
syndrome. Am Fam Physician 2001, 64(6):1031-1038. 

Ohyama Y et al: Prevalence of diabetes in adult patients with Down‘s 
syndrome living in a residential home. Diabetes Care 2000, 23 (5): 705–706. 

Van Goor JC et al: Incerased incidence and prevalence of diabetes 
mellitus in Down’s syndrome. Arch Dis Child 1997, 77:186 
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Il diabete nella DS si può presentare come: 
 
Disordine autoimmune (DM 1) 
 
Insulino-resistenza (DM2) 
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Il diabete nella DS si può presentare come: 

•  Disordine autoimmune (DM 1) 
 
•  Insulino-resistenza (DM2) 
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Il rischio di malattie autoimmune è molto elevato nei 
pazienti affetti da DS 
(Shield JPH et al. Arch Dis Child 81:147-150, 1999) 

 

La prevalenza di patologia tiroidea autoimmune è 4 volte 
maggiore nei bambini DS che nella popolazione generale  
(Ivarrson SA et al.  Acta Paediatr 86:1065-1067, 1997  
 Karlsson D et al. Arch Dis Child 79: 242-245, 1998) 

 
La malattia celiaca è 10-40 volte più comune nei bambini 
DS  
(George EK et al.  J Pediatr 128: 555-557, 1996.  
Gale L et al.  Gut 40:492-496, 1997 
Book L et al. Am J Med Genet 98:70-74, 2001) 
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Scopo dello studio: 

Determinare se c’è un’aumentata autoimmunità verso le 
insule in bambini con DS  

• Se la frequenza degli aplotipi HLA diabete–correlati è 
aumentata nei bambini DS 

• Se gli aplotipi HLA classe II nei DS con diabete sono gli 
stessi del DM1 

Diabetes 55: 3185-3188, 2006	  	  



Bari, 
7-10 novembre 2013 

Due o più anticorpi sono presenti in 6 bambini DS su 106, 
mentre solo in 13 bambini su 2860 sani (P< 0.001) 
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Distribuzione simile nei bambini DS e nei controlli sani 

I genotipi maggiormente associati nel DM1 sono aumentati nei bambini 
DS con diabete e nei pazienti con DM1 

Gli aplotipi DR4-DQ8 e DR3-DQ2 non sono over-espressi nei DS 
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   Popolazione studiata: tutti i  nati in Danimarca dal 1981 al 2000 

   Nati con DS 1.151, corrisponde prevalenza 0.09% (1.151/1.230.933) 

   2094 i pazienti affetti da DM1  

   8 DS /2094 DM1, corrisponde prevalenza 0.38% (4.2 volte rispetto alla 
popolazione generale) 

   la prevalenza del DM1 nei pazienti DS è maggiore vs alla popolazione 
generale (0.7% vs 0.17%) 

   L’età media di insorgenza di DM1 negli 8 DS è di 6 anni (range 0-13), 
mentre la media nella popolazione generale è di 8 anni (range 0-17) p=0.33 
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Sebbene il numero sia piccolo non si evidenzia una particolare 
espressione dei genotipi HLA 

Questo suggerisce che vi siano altri geni, per esempio sul cromosoma 
21, che spieghino questa aumentata prevalenza di DM1 nella DS.  
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Minor numero di iniezioni di insulina 
e minor dose (U/Kg) 

Miglior controllo glicemico in 
termini di emoglobina glicata 

Aumento di circa due volte della 
frequenza di anticorpi correlati a 
tiroide e malattia celiaca 
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Minor prevalenza di RD nei pazienti con DS, 
nonostante la lunga durata di malattia (8-41 anni) 
 
Ipotesi: più bassi valori pressori e più bassi livelli di 
IGF-I possono avere effetti protettivi sulla RD 
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Il	  diabete	  nella	  DS	  si	  può	  
presentare	  come:	  
	  
A. Disordine	  autoimmune	  (DM	  1)	  
	  
B.  Insulino-‐resistenza	  (DM2)	  
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Caratteristiche della DS 

	  Alta	  prevalenza	  di	  sovrappeso	  ed	  obesità	  
	  
Differente	  distribuzione	  dell’adipe,	  
	  maggiormente	  rappresentato	  	  a	  livello	  del	  tronco	  	  
(grasso	  viscerale,	  	  insulino-‐resistenza)	  
	  
Ipotonicità	  muscolare	  
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Studio	  descriSvo	  cross-‐secTonal	  su	  15	  pazienT	  affeS	  
da	  DS	  (8M,	  7F)	  di	  età	  compresa	  tra	  10	  e	  18	  anni	  (5	  
adulT,	  9	  età	  puberale	  e	  1	  prepubere),	  di	  cui	  2	  obesi,	  4	  
sovrappeso	  e	  9	  normopeso	  
	  
Scopo	  dello	  studio:	  sTmare	  l’IR	  aYraverso	  l’HOMA	  
index	  	  in	  adolescenT	  affeS	  da	  DS	  
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RISULTATI DELLO STUDIO 
•  No differenze nei livelli di leptina/leptinoR nei 

soggetti DS;livelli più elevati nei OD, come per 
OND 

•  Valori più elevati di FBG, Insulina e HOMA in OD e 
NOD rispetto ai OND e NOND (valori più elevati 
nei OD) 

 
Conclusioni: l’associazione di FBG e 

iperinsulinemia nei bimbi con DS indica un 
quadro di precoce IR, suggerendo una 
possibile base genetica 



Bari, 
7-10 novembre 2013 

SINDROME DI DOWN ED ENDOCRINOPATIE 
DIABETE 

Grazie per l’attenzione 


