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摘  要 

骨髓增生异常综合征(MDS)是一组以无效造血、血细胞减少和高风险向急性髓系白血病(AML)转化为特

征的克隆性造血干细胞疾病，其治疗面临重大挑战，主要源于疾病的高度异质性及向AML转化倾向[1]。
近年来，治疗模式从单纯支持治疗转向基于风险分层的个体化治疗。目前，异基因造血干细胞移植(allo-
HSCT)仍是目前唯一可能治愈MDS的手段，尤其适用于高危患者，但其应用受限于移植相关并发症与供

体可及性。化学治疗多作为姑息或桥接治疗手段，虽可缓解症状却难以显著提高长期生存率。本文系统

比较allo-HSCT与化疗在长期生存率、安全性、治疗相关并发症及生活质量等方面的疗效差异，结合最新

临床证据与指南，探讨两者的优劣势及治疗策略优化。 
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Abstract 
Myelodysplastic syndromes (MDS) are a group of clonal hematopoietic stem cell disorders charac-
terized by ineffective hematopoiesis, cytopenias, and a high risk of progression to acute myeloid 
leukemia (AML), with treatment posing significant challenges, mainly due to the high heterogeneity 
of the disease and its tendency to transform into AML [1]. In recent years, the treatment paradigm 
has shifted from purely supportive care to risk-stratified and individualized strategies. Currently, 
allogeneic hematopoietic stem cell transplantation (allo-HSCT) remains the only potentially curative 
treatment, especially for high-risk patients, but its application is limited by transplant-related com-
plications and donor availability. Chemotherapy is often used as palliative or bridging therapy, 
which can alleviate symptoms but hardly improves long-term survival. This article systematically 
compares the differences in long-term survival, safety, treatment-related complications, and qual-
ity of life between allo-HSCT and chemotherapy and discusses the advantages and disadvantages of 
both approaches as well as optimized treatment strategies, based on the latest clinical evidence and 
guidelines. 

 
Keywords 
Myelodysplastic Syndromes, Allogeneic Hematopoietic Stem Cell Transplantation, Chemotherapy, 
Comparison 

 
 

Copyright © 2025 by author(s) and Hans Publishers Inc. 
This work is licensed under the Creative Commons Attribution International License (CC BY 4.0). 
http://creativecommons.org/licenses/by/4.0/ 

  
 

1. MDS 疾病概述与分层治疗策略 

(一) 疾病负担与临床挑战 
骨髓增生异常综合征(MDS)是一组高度异质性的髓系恶性肿瘤，其临床过程及生存预后差异显著。

根据 WHO 第五版分类[1]，MDS 已被重新命名为“骨髓增生异常性肿瘤”，但仍沿用 MDS 缩写，强调

了其肿瘤本质，保持与骨髓增殖性肿瘤(MPN)命名的一致性，反映出对 MDS 恶性本质认识的深化。 
MDS 好发于老年人群[2]，全球发病率约为 4/100,000，并随年龄增长而显著上升，65 岁及以上人群

发病率高达 25/100,000，这为治疗选择带来了特殊挑战。全球疾病负担研究显示[3]，1991~2021 年间 MDS
的发病率、死亡率和伤残调整寿命年(DALYs)持续增长，预计至 2045 年绝对病例数将继续上升。 

(二) 分层治疗体系 
MDS 具有高度临床异质性，体现在临床表现、分子遗传特征和预后的多样性。约 90%的 MDS 患者

携带至少一种分子遗传学异常[4]，其中 53%仅存在基因突变，4%仅存在细胞遗传学改变，37%两者并存

[5]。这种异质性决定治疗需“个体化”，当前主要治疗方案取决于疾病风险分层及转化为 AML 的风险。 
MDS 的分类体系已从传统形态学主导转向整合分子遗传学特征的精准模式，目前主要依据 WHO 第

五版分类(2022)和国际共识分类(ICC)系统。在预后评估方面，修订版国际预后评分系统(IPSS-R)根据血细

胞减少程度、骨髓原始细胞比例及细胞遗传学特征将 MDS 分为极低危、低危、中危、高危和极高危 5 个
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组别[6]，已成为风险评估的标准工具。随着对分子遗传学认识的深入，TP53 等特定基因突变已被证实可

独立预测不良预后，现代分层体系开始整合分子标志物信息以优化治疗决策。分子国际预后评分系统

(IPSS-M)在此基础上整合了 31 个基因突变，并将患者划分为 6 个风险等级。IPSS-M 将 TP53 双等位基因

突变列为最高风险组，显著影响移植时机的选择。与 IPSS-R 相比[7]，IPSS-M 提升了所有临床终点的预后

分层能力和风险评估精度，为治疗决策提供更可靠依据。以上风险分层为化疗与移植的选择提供奠定基础。 

2. 现有治疗方式 

(一) 支持治疗 
支持治疗是 MDS 管理的基石，无论其危险分层如何。其旨在管理疾病相关并发症，改善患者生活质

量而非直接改变疾病进程。内容包括主动疾病监测、输血支持以及感染与出血的防治。 
基于人群的研究[8] [9]表明，约半数 MDS 患者在确诊时即需输注红细胞(RBC)，大多数未经治疗者

贫血呈进行性加重。对于化疗或去甲基化药物(HMAs)所致中性粒细胞减少(尤其反复感染)的患者[1]，可

使用粒细胞集落刺激因子，并预防性使用抗生素。约 40%的患者血小板计数 < 100 × 109/L [8]，但仅 5%
在确诊时需要输注血小板。当血小板计数 > 20 × 109/L 至 30 × 109/L 时严重出血症状罕见(但存在个体差

异)。然而随着病程进展，症状性血小板减少症发生率逐渐增高，尤其在化疗和 HMAs 治疗期间。指南建

议活动期治疗时根据触发值决定血小板输注[10]，慢性血小板减少则主要依据出血症状判断。此外，铁过

载在 MDS 患者中较为常见。一项随机对照实验[11]显示，铁螯合治疗可延长无事件生存期更长，且安全

性可控。推荐铁蛋白超过 2500 ng/mL 时实施该治疗。 
(二) 去甲基化药物：标准治疗基石 
DNA 甲基化作为基因转录的重要调节因子，在血液系统恶性肿瘤的发生发展中发挥关键作用。基因

启动子附近 DNA 甲基化可导致靶基因的稳定转录沉默，这一表观遗传改变与肿瘤进展和分化停滞密切

相关。然而，该过程在 DNA 合成阶段具有可逆性，因此成为潜在的治疗靶点。HMAs 通过抑制 DNA 甲

基转移酶[12] [13]，逆转肿瘤相关基因的异常甲基化状态，重新激活因表观遗传沉默失活的抑癌基因。 
基于上述机制，阿扎胞苷与地西他滨分别于 2004 年和 2006 年获美国 FDA 批准用于 MDS 治疗。目

前 HMAs 已成为高危 MDS (HR-MDS)的一线标准治疗，其核心优势在于： 
(1) 作用机制独特：通过表观遗传调控而非细胞毒性发挥抗肿瘤效应； 
(2) 安全性较好：骨髓抑制程度相对较轻，尤其适合老年或伴有合并症的患者； 
(3) 循证医学支持：AZA-001 研究：与传统治疗方案相比，阿扎胞苷可显著延长中高危 MDS 患者的

生存期，降低患者死亡风险；并且阿扎胞苷起效时间更短，可显著延长 MDS 进展至 AML 的时间[14]； 
此外，另一项随机试验也证明了地西他滨在改善 MDS 患者预后中的有效性[15]。 
然而必须指出，HMAs 的长期疗效仍存在显著局限性： 
(1) 缓解深度不足：HAMs 的血液学缓解率约为 40%，完全缓解率仅 8% [10]。 
(2) 持续应答有限：治疗反应通常是暂时性的，疾病最终仍会进展[16]。 
(3) 生存改善瓶颈：阿扎胞苷的 AZA-001 研究显示，尽管治疗组中位生存期有所延长，但 5 年生存

率仍不足 20% [14]。 
尽管 AZA-001 研究证实了阿扎胞苷的生存获益，但真实世界数据尚未能确认这种治疗的稳固生存优

势[17]。这直接反映了多数患者最终耐药、疾病进展的现实。HMAs 治疗失败者预后极差，中位总生存期

(OS)仅为 4 至 6 个月，目前尚无药物在 HMAs 失败后被证实可更显著延长 OS [18]。 
(三) 联合化疗方案的进展 
对于不适合进行异基因造血干细胞移植的 MDS 患者，联合化疗是一项重要的治疗选择[19]。年轻、
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体能状态良好的 HR-MDS 患者，尤其是原始细胞比例 > 10%或具有不良遗传学特征者，可考虑强化疗方

案(如 AML 型诱导化疗)。联合化疗在血液学改善和完全缓解率方面展现出显著优势，有助于为高危患者

带来生存获益。另外，作为移植前桥接[20]，联合化疗能够有效降低肿瘤负荷，使患者达到最佳移植前状

态，从而提高移植成功率和长期生存机会。然而，联合化疗也存在一定局限性。虽然其可诱导较高缓解

率，但复发率高，持续缓解时间较短，即使初始治疗获得完全缓解(CR)，绝大多数患者最终仍会复发，

尤其是 TP53 突变患者。此外，高强度化疗常伴随显著的治疗毒性，包括严重感染、出血风险增加和器官

功能损伤，对老年患者影响尤甚。治疗相关死亡率也不容忽视，老年患者往往难以耐受其骨髓抑制作用

[6]。70 岁以上患者接受强化疗的死亡率可达 30% [21]，风险远大于潜在收益，因此使用人群有限。 
(四) 异基因造血干细胞移植 
allo-HSCT 是目前唯一可能实现治愈 MDS 的治疗手段，不受基础疾病风险分层限制，尤其对于高风

险或其他治疗无效的进展期患者更具有关键治疗价值，可改善 OS 和无进展生存期[22] [23]。其核心在于

通过根治性治疗实现疾病深度缓解、持久控制恶性克隆并重建正常造血，突破传统治疗的生存瓶颈。多

项研究表明，对于符合移植条件的 HR-MDS 患者，应在确诊后尽早接受异基因造血干细胞移植[24]。近

期证据[25]进一步提示，对于具有不良预后分子特征的较低危患者，在疾病进展前进行移植可能获得更好

的生存获益。TP53 突变、复杂核型等是移植后复发的主要风险因素，移植前应全面评估突变谱，指导预

处理强度及移植后干预策略。减低强度预处理方案(RIC)的应用，使移植适应症扩展至存在合并症或体能

状态较差的患者群体[26]。一项针对 60 岁以上老年 MDS 患者的研究显示，采用 RIC 后进行 allo-HSCT
可为老年 MDS 患者提供长期生存[27] [28]。患者 10 年长期总体生存率可达 50%左右，表明该策略在实

现长期疾病缓解方面具有显著效果。 

3. 联合化疗与 allo-HSCT 的直接对比研究 

(一) 生存率 Meta 分析 
多项研究表明 allo-HSCT 显示出显著的生存优势。一项前瞻性研究[29]证实，低中危患者接受 HSCT

后完全缓解率显著高于支持治疗或化疗组(53.8%对 33%；P < 0.05)，4 年总生存率亦明显改善(79%对 56%；

P < 0.05)。另一项研究[30]证实，allo-HSCT 组的总生存率和无白血病生存率分别为 47.9%和 35.8%，均优

于非移植组，且所有亚组(包括年龄、疾病风险和 MDS 对 HMAs 的反应性)均移植显示生存获益。对于老

年 MDS 患者，与持续阿扎胞苷治疗相比，采用 RIC 的 allo-HSCT 显著改善无事件生存率[31]。一项针对

TP53 突变 MDS 患者的系统评价[32]显示，虽然 allo-HSCT 对 TP53 突变 MDS 患者的预后仍然很差，三

年总生存率为 21%，但仍优于姑息治疗。更重要的是，allo-HSCT 相对于非移植治疗的生存优势不受 TP53
等位基因状态影响，且不局限于特定 TP53 突变 MDS 亚组[33]。这些前瞻性供体与非供体对照研究确立

了在同种异体 HLA 配型相合供体存在的情况下，allo-HSCT 作为老年 MDS 患者首选治疗的地位。 
(二) 治疗相关死亡率(TRM) 
MDS 患者死亡主要有两大原因：MDS 相关并发症和 AML 转化。一项欧洲研究[34]中，低危 MDS 患

者中位 OS 为 4.7 年，感染是第二大死因。一项研究[35]表明，在有明确死亡原因记录的病例中，约 1/3 
MDS 患者死于血细胞减少和 MDS 相关并发症。allo-HSCT 是 MDS 患者的一种治愈性治疗策略[31]，但

TRM 限制了其在老年 MDS 患者中的广泛应用。有研究显示，allo-HSCT 后 1 年 TRM 累积发生率为 19%。

对于 TP53 突变的 MDS 患者[32]，allo-HSCT 后的 3 年总生存率仅为 21%，表明该类突变可能与更高 TRM
相关。同样，复杂核型 MDS (CK-MDS)患者的移植结果也不理想[36]。采用 RIC 和单倍体相合供者的使

用虽然提高了移植患者数量和生存率[37]，但 TRM 仍然是主要限制因素。总之，allo-HSCT 为 MDS 患者

提供了潜在的治愈机会，但其 TRM 仍然是一个重要限制因素，尤其是在老年患者和特定遗传亚群中。相
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比之下，化疗虽然避免了 allo-HSCT 的高 TRM，但无法提供治愈。MDS 的治疗需要在疗效和风险之间取

得谨慎的平衡。 
(三) 继发恶性肿瘤长期风险 
继发恶性肿瘤是 MDS 长期生存的重要威胁。有研究[38]表明，allo-HSCT 治疗后，非血液系统恶性

肿瘤的 10 年累积发病率为 4.23%，显著高于普通人群(2.3%)。但文献中未提及 allo-HSCT 与化疗后继发

肿瘤风险的直接对比数据。尽管 allo-HSCT 本身可能带来继发肿瘤风险，但相较化疗后进展为继发性 AML
风险且化学敏感性低的局限性，移植在总体生存获益上仍显示优势。多数证据间接表明，虽然两种治疗

方式都可能增加继发肿瘤风险[39]-[41]，但 allo-HSCT 通过提供更持久的疾病控制，可能在总体风险获益

比上优于化疗，特别是对于 HR-MDS 患者。需要指出的是，现有文献中缺乏直接比较 allo-HSCT 与单纯

化疗后继发恶性肿瘤发生率的前瞻性研究数据，未来需要更多针对性研究来精确量化这种差异。 
(四) 生活质量 
健康相关生活质量(HRQoL)已成为 MDS 诊疗质量的指南推荐评估指标[42]，更被选定为未来 MDS

临床试验和日常实践的核心结局指标。allo-HSCT 与化疗在治疗期间对患者的生活质量均产生显著影响。

在 allo-HSCT 期间，由于预处理毒性反应及造血重建延迟，在短期内 HRQoL 普遍下降[43]。 
然而，allo-HSCT 通过潜在治愈性和长期生存优势，长远来看，可能间接提升生活质量[44]。然而大

多数患者因身体状况实在无法耐受 allo-HSCT 的情况，只能依赖姑息疗法，这间接提示化疗可能无法提

供持久的生存或生活质量获益。目前尚缺乏直接对比 allo-HSCT 与化疗后生活质量评分(如 EQ-5D 等)的
前瞻性数据，未来需更多研究纳入标准化 HRQoL 评估以明确差异。 

除了治疗相关的生理与心理负担外，经济毒性已成为影响 MDS 患者生活质量的重要非临床因素之

一。经济毒性主要指因疾病诊疗对患者及其家庭造成的客观经济负担和主观财务压力，包含客观和主观

两个维度[45]。客观上指实际产生的医疗费用负担，客观包含患者因医疗支出产生的心理压力和经济忧虑

[45] [46]。allo-HSCT 作为高成本干预手段，对多数患者家庭构成显著经济压力。相比之下，化疗虽然单

次费用较低，但长期累积成本亦不容忽视，尤其对于需终身治疗的较低危患者。随着治疗技术进步，MDS
患者的生存期延长，长期生存者管理日益成为临床关注的重点。allo-HSCT 后长期生存者常面临各种远期

并发症，其生活质量在移植后数年仍可能持续受到影响。化疗长期生存者则面临治疗相关毒性及器官功

能受损等。因此，建议在 MDS 患者[47]，尤其是接受 allo-HSCT 的患者中，建立系统化的长期随访机制，

在延长生存时间的同时，全面提升患者的长期生命质量。 

4. 移植后复发管理策略与治疗 

allo-HSCT 后复发是 MDS 患者治疗失败的主要原因，其临床管理面临严峻挑战。MDS 移植后复发

的管理核心策略在于快速降低肿瘤负荷(减瘤)与重建移植物抗白血病(GVL)效应，并强调基于分子学监测

的抢先干预和针对显性复发的分层治疗策略。 
(一) 抢先干预 
前瞻性研究[48]表明，allo-HSCT 后微小残留病灶(MRD)检测对预测 MDS 复发具有重要预后价值。

移植后 MRD 持续存在是预后不良的独立危险因素[49]，通过动态监测 MRD 有助于早期识别高复发风险

患者，为抢先干预提供依据。有研究显示[50]，复发患者的 T 细胞嵌合体呈进行性下降趋势；同时，MDS
相关基因突变在移植后 MRD 监测中也具有预后价值[51]。因此，建议在移植后定期监测供者 T 细胞嵌合

体并结合下一代测序(NGS)追踪特定基因突变以评估 MRD。对于早期或低肿瘤负荷复发，抢先干预是基

石。减停免疫抑制剂(IS)是首选策略，其目的在于解除对供者免疫细胞的抑制，从而恢复 GVL 效应。供

者淋巴细胞输注(DLI)是 alloHCT 后预防复发的标准治疗[52]，但其应用受到移植物抗宿主病(GvHD)风险
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的限制。研究显示[48]，通过分次输注 DLI 可在保留 GVL 效应的同时有效降低 GVHD 的发生风险。 
(二) 桥接治疗 
对于已出现血液学复发的患者，通常需要桥接治疗。HMAs 联合维奈克拉被广泛应用，维奈克拉作

为 BCL-2 抑制剂[53]，与 HMA 联用可发挥协同作用，可再次诱导深度缓解。该方案对 TP53 突变患者也

显示出良好疗效。另一重要策略是 HMA 与 DLI 的联合应用。先使用 HMA 降低肿瘤负荷并调节免疫微

环境，后续进行 DLI。一项前瞻性研究[54]结果显示，该联合方案相较于单用 DLI 或 HMA 有更高的缓解

率和更低的 GVHD 发生率。 
针对特定分子亚型的精准治疗也为移植后复发患者提供了新的方向。对于存在 IDH2 突变的 MDS 患

者，IDH2 抑制剂即使是在移植后复发的情境下[55]，也能提供高效且相对低毒的治疗选择。此外，研究

表明 PD-1/PD-L1 等免疫检查点抑制剂在 MDS 治疗中显示出潜力[56] [57]，但其在移植后复发背景下的

应用效果及安全性仍需进一步验证。对于部分选择合适的患者，二次移植可作为挽救性治疗手段之一。 
MDS 具有高度异质性，单一靶向或免疫治疗策略难以适用于所有患者。未来治疗策略的制定需依赖

于更为精细的分子分型及生物标志物指导，以实现个体化精准治疗。 

5. 总结与讨论 

allo-HSCT 和化学治疗在 MDS 治疗中各有明确的定位与价值。本文通过综合分析现有临床研究及指

南，系统比较了两种策略在生存获益、治疗相关风险及生活质量等多方面的差异。随着移植技术进步和

适应症拓宽，allo-HSCT 凭借其治愈潜力在中高危 MDS 患者中占据不可替代的地位；而化疗则作为重要

姑息或桥接手段，适用于无法接受移植的患者。IPSS-R 系统虽最初用于新诊断 MDS 患者的预后风险评

估，但多项研究已证实其在预测移植后结局方面也具有重要价值。其中，核型异常与 TP53 基因突变均为

提示复发的重要危险因素，具有同等的预后判断作用。未来应进一步优化风险分层模型，整合分子遗传

标志物，推动个体化治疗策略的发展。同时，通过创新移植技术与支持治疗以降低 TRM，并开展更多前

瞻性研究直接比较两种策略在生存、安全性和生活质量等方面的差异，为临床实践提供更高级别的证据

支持。进一步建立系统化随访体系，关注患者生理、心理及经济负担，实现全周期健康管理。通过上述

努力，有望最终改善 MDS 患者的整体生存质量与长期预后。 
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