骨髓衰竭異常綜合症
(myelodysplastic syndrome，MDS)
骨髓衰竭異常綜合症(myelodysplastic syndrome，MDS)是一組造血幹細胞疾病，在疾病分類學上處於急性非淋巴細胞性白血病的邊緣，臨床主要症狀爲貧血。有時有感染和出血現象，骨髓有明顯的病態造血和無效造血等特點。但並非特異性所見，故對MDS的診斷應慎重。 
MDS的分型 
法、美、英(FAB)協作組建議將MDS分爲五型。 
(一)難治性貧血(refractory anemia，RA) 
周邊血液:貧血，偶有顆粒細胞減少、血小板減少而無貧血。網狀紅細胞減少。紅血球細胞及顆粒細胞可見病態造血現象。原始細胞無或<1%。 
骨髓:有核細胞增生活躍或明顯活躍。紅血球系細胞增生並有病態造血現象。很少見顆粒系及巨核系細胞病態造血現象。原始細胞<5%。 
(二)難治性貧血伴鐵粒幼細胞增多(RA with sideroblast，RAS) 
　　骨髓中環形鐵粒幼細胞占幼紅血球細胞的15%以上。其他同RA。 
(三)難治性貧血伴原始細胞增多(RA with excess of blasts，RAEB) 
周邊血液:兩系或全血細胞減少，易見粒系細胞病態造血現象，原始細胞增多，但<5%。 
骨髓，有核細胞增生明顯活躍，顆粒系和紅血球系均增生、顆粒、紅血球、巨核細胞三系均有病態造血現象。原始細胞明顯增多，占5%～20%。 
(四)轉變中的難治性貧血伴原始細胞增多(RAEBin tras-formation，RAEB-T) 
　　周邊血液及骨髓似RAEB，但同時具有下述三種情況的任何一種。 
周邊血液中原始細胞>5%。 
骨髓中原始細胞占21%～30%。 
原始細胞中出現Auer小體。 
(五)慢性粒-單細胞性白血病(chronic myelomonocyticleukemia，CMML) 
周邊血液:單核細胞絕對值>(1×109/L)，顆粒細胞增多並有形態異常，如顆粒減少或假性Pelger-Huet異常。原始細胞<5%。 
骨髓、除幼顆粒細胞增多外，單核細胞亦增多，常達20%以上，原顆粒原單可增多，但多<5%。 
MDS病態造血現象 
紅血球系病態造血：
　　紅血球細胞形態異常，呈大細胞正色素或低色素性貧血，而且紅血球細胞大小不等，形態不一，可有小細胞、球形細胞、靶形細胞、巨或超巨紅細胞、嗜多色性及嗜鹼性點彩細胞增多，外周邊血液可出現有核紅血球細胞。骨髓中紅血球系明顯增生，僅少數病例增生減低，原始及早幼紅血球細胞增多並可出現巨幼樣變，核畸形或核碎裂、多核、胞核與胞質發育不平衡，鐵粒幼細胞增多，並可見環形鐵粒幼紅細胞增多。 
顆粒系病態造血：
　　顆粒細胞胞質內顆粒減少、缺乏或粗大，核分葉過多或過少(假性Pelger-Huet異常)。外周邊血液出現原粒細胞，骨髓顆粒細胞增生活躍或減低，原顆粒及早幼顆粒細胞百分率增高，並可見成熟障礙，晚幼顆粒和桿狀核可見巨幼樣變。 
巨核系病態造血：
　　巨核細胞減少，出現淋巴樣或單核樣小巨核細胞，形態異常，體積小，胞質中顆粒粗大或形態異常，含單個核、雙核或多核、核仁不明顯。可見巨大血小板、顆粒缺失或顆粒粗大。外周血中血小板可見畸形。也可見小巨核細胞。 
MDS的診斷 
骨髓及周邊血液抹片的病態造血現象是診斷MDS的關鍵，但必須注意與巨幼細胞性貧血、溶血性貧血等相鑒別。對MDS的分型，大多數病例可按FAB方案進行。FAB方案提出的MDS各亞型可能並非獨立的病型。而是同一疾病發展的不同階段，即向急性白血病(AL)發展過程中的不同期。一般而言，MDS的發展過程是由RA→RAS→RAEB→RAEB-T→AL。有的患者可能還未進展到急性白血病即因並發症如出血或感染而死亡。所謂CMML則可能是RA或RAEB伴有外周邊血液單核細胞增多所致。 
對MDS診斷應結合其他檢查
　　1987年，國際M1C協作組提出用形態學、免疫學、細胞遺傳學方法對原發性及治療相關性MDS進行分類，他們的建議是在FAB分型的基礎上再加上細胞化學、免疫細胞化學確認粒、紅、巨核、淋巴等系的細胞，並檢查骨髓組織學的變化(觀察有無MDS的病變)，再檢查染色體有無異常，有無克隆性病變。治療相關性MDS比原發性MDS形態異常更爲嚴重。雖然早期骨髓中原始細胞不很多，但進展較快，多見5號及7號染色體的異常。 
MDS診斷標準
(1)骨髓至少兩系類細胞呈病態造血。
(2)外周邊血液全血細胞減少或任1系、2系血球細胞減少，偶可白血球細胞增多，可見有核紅血球細胞或巨大紅血球細胞或巨大血小板等病態造血現象。
(3)除外其他引起病態造血的疾病。
(4)臨床主要表現爲難治性貧血，偶有發熱及出血。 
