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MDS和AML的症状表现及诊断过程

Andrew Wei教授



MDS和AML的症状表现

AML2

MDS1



呈现方式

偶然性血球减少1

•

•

既往细胞毒性治疗3

AML
3

MDS 对比



诊断MDS或AML

•

•

•

•

•

•

•

•

实验室
参数

（仅限MDS）1

细胞形态学
•

•

细胞遗传学

分子研究

骨髓穿刺1,2

血细胞计数
•

细胞形态学
•

血细胞计数
（仅限 MDS）1

细胞性和纤维化

骨髓
活检1,2



原始细胞丰度 基因 WHO 2022年1 ICC 2022年2

BM原始细胞
<5%
PB原始细胞
<2%

BM原始细胞5–9%
PB原始细胞2–4%

BM原始细胞10–19%
PB原始细胞5–19% 
奥氏小体

MDS按WHO和ICC分类



WHO 2022 AML分类1

通过差异化定义的AML1

细胞毒药物
治疗后髓系肿瘤1

•

•

•

•

•

•

•

•

•

•

•

AML伴
明确遗传异常1

AML，脊髓发育不良相关1

•

•

•

•

•

•

•

•

•

定义细胞遗传学异常

定义体细胞突变

AML伴其他特定
基因变异2

•

•

•

•

•

•

•

•

•

•

•

•

•



骨髓或血液中骨髓原始细胞或等效原始细胞≥10%

伴TP53突变
MDS/AML

AML

伴骨髓增生异常相关基因突变
MDS/AML

AML

伴有骨髓增生异常相关细胞遗
传学异常

MDS/AML

AML

NOS
MDS/AML

AML

伴复发性遗传异常AML

AML NOS

否

复杂核型和/或其他明确
细胞遗传学异常†

否

明确基因突变
（非TP53）*

否

TP53突变
VAF≥10%

否

AML-明确
复发性基因异常

是 •

•

•

附加到任何诊断的诊断限定符

是

是

是

是

AML的等级分类：ICC



分类

临床课程

移植意图

药物获取

临床试验资格

MDS相比AML：治疗考虑因素1–3

MDS疗法
或临床试验

AML疗法
或临床试验



MDS和AML病理学及其与疾病分类的关系

Agnieszka Wierzbowska教授



从MDS到AML的进展模式1

一次或二次打击I类
突变

一次打击
II类突变

FLT3、RAS、
KIT、TP53

TET2、AML/RUNX、
RSP14

其他因素：
既往治疗
克隆选择

MDS2

•

•

•

•

正常干细胞 早期MDS 晚期MDS AML

AML3

•



WHO和ICC分类比较

MDS = 骨髓增生异常性肿瘤

MDS伴明确遗传异常
•

•

•

MDS，形态学定义
•

•

•

o

o

o

MDS = 骨髓增生异常综合征

•

•

•

•
o

o

o

•

•
o

o

o

o

ICC2WHO1



MDS指南更新验证（1/3）
针对MDS患者的回顾性单中心

队列研究 WHO 2022分类 低风险患者比例 中位OS

基因定义
•

•

形态学定义
•

•

•

•

•

→



MDS指南更新验证（2/3）
根据WHO 2016年标准新确

诊MDS的患者
根据WHO 2022年指

南重新分类

→

30名NPM1突变受试者被重新分类为AML

WHO 2022分类 中位OS

WHO 2022WHO 2016



MDS指南更新验证（3/3）

针对MDS患者的回顾性单中心
队列研究

由WHO 2022重新分类和
ICC 2022拟议标准

WHO 2022

•

ICC 2022

•

WHO 2022和ICC 2022

•

•



WHO和ICC 2022对AML诊断的影响

WHO 2022年指南

•

• WHO<1%

ICC 2022年指南

•

•

• WHO
这主要是

由于引入了MDS/AML类别

10%

修订后的WHO第4版指南确定的
WHO 2022和ICC 2022指南升级为AML

4/16

根据2017年修订的WHO第四版指南，1451例非治疗相关MDS或AML病例



更新预后风险分层及其
对患者管理的影响

Gert Ossenkoppele教授



IPSS-R和IPSS-M比较

IPSS-M的其他因素

•

•

•

o

o

o

IPSS-M

IPSS-R中的因子保
存在IPSS-M

•

•

•

•

IPSS-R



IPSS-M风险类别
IPSS-M评分对应于与“平均”患者相比的相对风险

相对风险 IPSS-M得分

4x 2.0

1.0

0.0

-1.0

-2.0

-0.5

0.5

2x

中度高
平均：1x

中度低

0.5x

0.25x

极高

高

低

极低

https://mds-risk-model.com/
https://mds-risk-model.com/


IPSS-M验证：来自ASH 2022的数据

11%

42%
VH

H

Aguirre LEE, et al.1

20%

Santini V, et al.2

分期降
低

分期提
高

45% 41%

分期提
高

70%

分期降
低30%

45%

分期提
高

70%

分期降
低30%

8% 分期降
低

51%

44%

分期提
高

87% 无更改

Kewan T, et al.4

Wu J, et al.3

45%

分期提
高

75%

分期降
低25%

Ma J, et al.5



IPSS-R与IPSS-M的实际使用：
来自ASH 2022的数据

17.4%

•

9.5%
•

MDS患者
来自一个中心

43%

Jáuregui SN, et al.



• 风险分类不再考虑FLT3-ITD等位基因比率
o

• AML伴脊髓发育不良相关基因突变目前属于不良风险组
o

• CEBPA亮氨酸拉链区的框内突变现在被归类为有利的风险组
o

• NPM1-突变AML中存在的不良风险细胞遗传学异常情况现在被归类为不良风险

• 其他疾病定义、复发性细胞遗传学异常现在属于不良风险组
o

• 具有多重三体的超二倍体核型不再在复杂核型列表或不良风险组中

ELN 2022：基因风险分类变化
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