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TÓM TẮT
Đặt vấn đề: Nhồi máu cơ tim (NMCT) cấp ở người trẻ 

đang có xu hướng gia tăng và thường liên quan đến sự 
tương tác phức tạp giữa yếu tố nguy cơ truyền thống và 
yếu tố di truyền. Điểm nguy cơ đa gen bệnh mạch vành 
(BMV) là công cụ mới giúp lượng hóa nguy cơ di truyền, 
đặc biệt hữu ích ở người trẻ khi các thang điểm nguy cơ 
lâm sàng có thể đánh giá thấp nguy cơ thực sự. 

Phương pháp nghiên cứu: Báo cáo trường hợp lâm 
sàng. 

Kết quả: Bệnh nhân nam 34 tuổi nhập viện vì NMCT 
cấp ST chênh lên thành trước rộng, biến chứng choáng 
tim, được can thiệp đặt stent đoạn gần động mạch liên thất 
trước. Bệnh nhân có nhiều yếu tố nguy cơ truyền thống 
như hút thuốc lá nhiều, rối loạn lipid máu hỗn hợp và béo 
phì. Xét nghiệm không phát hiện đột biến gen gây tăng 
cholesterol máu có tính gia đình, nhưng điểm nguy cơ đa 
gen BMV ở mức cao. Sau điều trị nội khoa tối ưu và can 
thiệp mạch vành qua da kịp thời, tình trạng lâm sàng ổn 
định và bệnh nhân được xuất viện an toàn. 

Kết luận: Trường hợp lâm sàng này cho thấy vai trò 
quan trọng của yếu tố di truyền đa gen trong bệnh sinh 
NMCT cấp ở người trẻ. Việc tích hợp điểm nguy cơ đa 
gen BMV với đánh giá lâm sàng giúp nhận diện sớm nhóm 
nguy cơ rất cao và định hướng cá thể hóa chiến lược dự 
phòng thứ phát.

Từ khóa: Nhồi máu cơ tim cấp, người trẻ, điểm nguy 
cơ đa gen bệnh mạch vành, trường hợp lâm sàng

SUMMARY
ACUTE MYOCARDIAL INFARCTION IN A YOUNG 

ADULT WITH A HIGH POLYGENIC RISK SCORE FOR 
CORONARY ARTERY DISEASE: A CASE REPORT
Background: Acute myocardial infarction (AMI) in 

young adults is increasingly recognized and is often related 
to a complex interplay between traditional cardiovascular 
risk factors and genetic predisposition. Polygenic risk 
scores for coronary artery disease (CAD) are emerging 
tools that quantify inherited risk and are particularly useful 
in young individuals, in whom conventional clinical risk 
scores may underestimate true risk. 

Methods: Case report. 
Results: A 34-year-old man was admitted with 

extensive anterior ST-segment elevation myocardial 
infarction complicated by cardiogenic shock and underwent 
percutaneous coronary intervention with stent implantation 
in the proximal left anterior descending artery. The patient 
had several traditional risk factors, including heavy 
smoking, mixed dyslipidemia, and obesity. Genetic testing 
did not identify pathogenic variants associated with familial 
hypercholesterolemia; however, the CAD polygenic risk 
score was high. After timely optimal medical therapy and 
percutaneous coronary intervention, the patient’s clinical 
condition stabilized and was discharged safely. 

Conclusion: This case highlights the important role 
of polygenic inheritance in the pathogenesis of AMI in 
young adults. Integrating polygenic risk scores for CAD 
with clinical assessment may facilitate early identification 
of individuals at very high risk and support personalized 
secondary prevention strategies.

Keywords: acute myocardial infarction, young adults, 
polygenic risk score for coronary artery disease, case 
report.

I. ĐẶT VẤN ĐỀ
Mặc dù thường gặp ở người trung niên và cao 

tuổi, nhồi máu cơ tim cấp ở người trẻ đang có xu 
hướng gia tăng trong những thập niên gần đây và 
đặt ra nhiều thách thức trong chẩn đoán, điều trị 
cũng như dự phòng lâu dài [1]. Các nghiên cứu trong 
nước cho thấy NMCT ở người ≤ 45 tuổi chủ yếu gặp 
ở nam giới, thường liên quan đến hút thuốc lá, rối 
loạn lipid máu và béo phì; tổn thương mạch vành đa 
phần là một nhánh, thường gặp nhất là động mạch 
liên thất trước (LAD) [2]. Tuy nhiên, một số bệnh 
nhân NMCT trẻ tuổi không có hoặc chỉ có ít yếu tố 
nguy cơ tim mạch truyền thống, gợi ý vai trò quan 
trọng của yếu tố di truyền trong bệnh sinh. NMCT 
là bệnh lý đa gen, có sự tích lũy của hàng triệu biến 
thể di truyền, mỗi biến thể có hiệu ứng nhỏ, có thể 
tương tác làm gia tăng đáng kể nguy cơ mắc bệnh ở 
cấp độ cá thể. Điểm nguy cơ đa gen BMV đã được 
phát triển nhằm lượng hóa nguy cơ di truyền này và 
có hiệu năng tiên đoán tốt nguy cơ NMCT, đặc biệt 
ở người trẻ khi các thang điểm nguy cơ lâm sàng 
thường đánh giá thấp nguy cơ thực sự [3-4].

Các nghiên cứu lớn cho thấy những cá thể thuộc 
nhóm nguy cơ đa gen cao mắc BMV và NMCT cao 
gấp khoảng 3 lần so với quần thể chung, với thời 
điểm khởi phát sớm hơn nhiều năm [3]. Đáng chú ý, 
nguy cơ này tương đương hoặc thậm chí cao hơn 
nguy cơ do các đột biến đơn gen như tăng cholesterol 
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máu có tính gia đình. Trên cơ sở đó, Hội Tim Hoa Kỳ 
và Hội Tim Châu Âu đã công bố các tuyên bố khoa 
học và đồng thuận chuyên gia nhấn mạnh tiềm năng 
ứng dụng của thang điểm nguy cơ đa gen BMV trong 
phân tầng nguy cơ và dự phòng tiên phát cũng như 
dự phòng thứ phát bệnh tim mạch, đặc biệt ở nhóm 
bệnh nhân trẻ tuổi [5-7]. 

Tại Việt Nam, dữ liệu về vai trò của điểm nguy cơ 
đa gen BMV ở người trẻ NMCT cấp hiện còn rất hạn 
chế. Việc báo cáo trường hợp lâm sàng NMCT cấp 
ở người trẻ có điểm nguy cơ đa gen BMV cao góp 
phần làm rõ ý nghĩa lâm sàng của yếu tố di truyền 
trong bệnh sinh NMCT sớm và gợi mở hướng tiếp 
cận mới trong sàng lọc và dự phòng bệnh tim mạch.

II. TRƯỜNG HỢP LÂM SÀNG
Bệnh nhân nam, 34 tuổi, nghề nghiệp là nông 

dân, nhập Khoa Nội Tim Mạch, Bệnh viện Chợ Rẫy 
vào ngày 05/10/2024 vì lý do đau ngực. 

Cách nhập viện 2 giờ, bệnh nhân đột ngột đau 
ngực sau xương ức khi nghỉ ngơi, không lan, kiểu 
đau đè ép, mức độ đau nhiều, kéo dài hơn 20 phút, 
không giảm đau ngực, kèm khó thở, vã mồ hôi nên 
nhập một bệnh viện ở tỉnh Bạc Liêu với huyết áp 
70/40 mmHg, được điều trị thở oxy qua cannula 6 
lít/phút, Enoxaparin, Aspirin, Ticagrelor, Atorvastatin, 
Noradrenalin, chụp mạch vành cản quang cấp cứu 
phát hiện tắc nghẽn hoàn toàn đoạn gần LAD và 
được đặt một stent phủ thuốc vào đoạn gần LAD, 
sau đó chuyển đến Bệnh viện Chợ Rẫy (Hình 2). 

Bệnh nhân hút thuốc lá 40 gói-năm, chưa phát 
hiện bệnh lý trước đây, không có tiền sử gia đình 
bệnh tim mạch sớm.

Vào lúc nhập viện Chợ Rẫy, bệnh nhân tỉnh, tiếp 
xúc tốt, mạch 75 lần/phút, huyết áp 100/65 mmHg 
(đang truyền tĩnh mạch Noradrenalin), nhiệt độ 37 
độ C, nhịp thở 20 lần/phút. Tim: T1, T2 đều, rõ. Phổi 
không ran. Bụng mềm, không điểm đau khu trú. Cân 
nặng 80 kg, chiều cao 165 cm, chỉ số khối cơ thể 29 
kg/m2. Bệnh nhân không phù, không có xanthoma, 
chi ấm, mạch rõ.

Về cận lâm sàng, điện tâm đồ phát hiện sóng Q 
ở các chuyển đạo từ V2 đến V5, ST chênh lên ở các 
chuyển đạo từ V1 đến V6, DI, aVL (Hình 1). Bệnh 
nhân có nồng độ hs-Tropinin I tăng cao (226409,3 
pg/mL), nồng độ LDL-C tăng rất cao (220 mg/dL), 
cholesterol toàn phần và triglyceride cao và HDL-C 
thấp (Bảng 1). Siêu âm tim ghi nhận các buồng tim 
không dày, dãn; giảm động toàn bộ thất trái, nhiều 
nhất ở vách liên thất và vùng mỏm và phân suất tống 
máu thất trái 25%. 

Xét nghiệm các gen tăng cholesterol máu có 

tính gia đình không phát hiện biến thể gây bệnh ở 
gen LDLR, APOB, PCSK9 (Bảng 2). Xét nghiệm 
Kardiogen phát hiện nguy cơ cao với điểm nguy cơ 
đa gen BMV là 0,605 (Hình 3).

Về chẩn đoán xác định, đây là bệnh nhân NMCT 
cấp ST chênh lên thành trước rộng giờ thứ 14, biến 
chứng choáng tim đã được đặt stent ở đoạn gần 
LAD với nguy cơ đa gen BMV cao và nhiều yếu tố 
nguy cơ gồm hút thuốc lá nhiều, rối loạn lipid máu 
hỗn hợp và béo phì độ I.

Tại Khoa Nội Tim Mạch, Bệnh viện Chợ Rẫy, 
bệnh nhân được điều trị tiếp tục thở oxy 6 lít/
phút qua cannula, Enoxaparin, Aspirin, Ticagrelor, 
Atorvastatin, giảm liều dần và ngưng Noradrenalin, 
truyền tĩnh mạch Dobutamin. Tình trạng bệnh nhân 
ổn định sau 24 giờ, ngưng Dobutamin, bổ sung 
Lisinopril, Bisoprolol và Spironolactone vào các ngày 
sau. Bệnh nhân xuất viện sau 5 ngày điều trị tại Bệnh 
viện Chợ Rẫy.

Hình 1. Điện tâm đồ lúc nhập viện của bệnh nhân

Hình 2. Kết quả chụp mạch vành cản quang của 
bệnh nhân. 

LMCA (left main coronary artery): thân chung 
động mạch vành trái), LAD (left anterior descending 
artery): động mạch liên thất trước, LCx (left 
circumflex): động mạch mũ, Ramus: động mạch 
trung gian.
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Hình 3. Kết quả xét nghiệm điểm nguy cơ đa gen 
bệnh mạch vành

Bảng 1. Kết quả xét nghiệm huyết học và sinh 
hóa của bệnh nhân

Xét nghiệm Kết quả

Hemoglobin (g/L) 134

Bạch cầu (G/L) 12.58

Tiểu cầu (G/L) 339

hs-Troponin I (pg/mL) 226409,3

Glucose (mg/dL) 145

BUN (mg/dL) 20

Creatinine (mg/dL) 0.87

eGFR (CKD-EPI 2021) (mL/min/1,73 m2) 116,12

AST (U/L) 188

ALT (U/L) 742

Na+ (mmol/L) 128

K+ (mmol/L) 3,7

Cl- (mmol/L) 97

Cholesterol toàn phần (mg/dL) 278

LDL-C (mg/dL) 220

HDL-C (mg/dL) 33

Triglyceride (mg/dL) 261

TSH (pg/mL) 16,39

Free T4 (mIU/mL) 2,13

Bảng 2. Kết quả xét nghiệm gen tăng cholesterol 
máu có tính gia đình

III. BÀN LUẬN
Trường hợp lâm sàng được báo cáo là bệnh 

nhân nam, 34 tuổi, nhập viện vì NMCT cấp ST 
chênh lên thành trước rộng, biến chứng choáng tim 
và suy giảm chức năng tâm thu thất trái nặng. Bệnh 
nhân trẻ tuổi này có một số yếu tố nguy cơ truyền 
thống như hút thuốc lá nhiều, rối loạn lipid máu và 
béo phì, nhưng không có tiền sử gia đình bệnh tim 
mạch sớm và không phát hiện các đột biến đơn gen 
gây tăng cholesterol máu có tính gia đình. Điểm nổi 
bật của ca bệnh là nồng độ LDL-C rất cao đi kèm 
với điểm nguy cơ đa gen BMV ở mức cao. Nghiên 
cứu của Patel AP và cộng sự (cs) về thang điểm 
nguy cơ đa gen BMV hiệu chỉnh theo nguồn gốc đa 
chủng tộc gần đây (GPSMult) gồm khoảng 1,2 triệu 
biến thể gen tiếp tục khẳng định thang điểm này 
cải thiện đáng kể khả năng dự đoán BMV và biến 
cố NMCT cấp, đặc biệt ở người trẻ, đồng thời vượt 
trội so với các thang điểm nguy cơ đa gen trước đó 
như thang điểm gồm khoảng 6,6 triệu biến thể gen 
do Khera AV và cs xây dựng [3-4]. Trong bối cảnh 
NMCT ở người trẻ, các tổng quan gần đây cho thấy 
ngoài xơ vữa động mạch, các yếu tố không truyền 
thống như viêm mạn tính, rối loạn đông máu, stress 
tâm lý và yếu tố di truyền đóng vai trò ngày càng 
quan trọng [1]. Trường hợp này phù hợp với xu 
hướng đó, khi yếu tố di truyền đa gen có thể đã góp 
phần đáng kể vào tiến trình xơ vữa sớm và biến cố 
NMCT nặng ở tuổi còn trẻ.

Một điểm có ý nghĩa thực hành quan trọng là 
mặc dù nguy cơ đa gen BMV ở mức cao, nguy cơ 
này có thể được điều chỉnh đáng kể thông qua lối 
sống lành mạnh và kiểm soát tích cực các yếu tố 
nguy cơ tim mạch. Nghiên cứu của Khera AV và cs, 
thực hiện trên hơn 55.000 đối tượng thuộc ba đoàn 
hệ tiền cứu lớn và một nghiên cứu cắt ngang, đã 
cho thấy điểm nguy cơ đa gen và lối sống là hai yếu 
tố độc lập, đồng thời có tác động cộng hưởng đến 
nguy cơ biến cố mạch vành [8]. Trong nghiên cứu 
này, những cá thể thuộc nhóm nguy cơ đa gen cao 
nhất (ngũ phân vị cao nhất) có nguy cơ mắc BMV 
cao hơn 91% so với nhóm nguy cơ thấp; tuy nhiên, 
việc tuân thủ lối sống lành mạnh vẫn mang lại lợi 
ích giảm nguy cơ rõ rệt trong mọi mức nguy cơ đa 
gen. Cụ thể, ở nhóm nguy cơ đa gen cao, những 
người có lối sống lành mạnh – được định nghĩa là 
không hút thuốc, không béo phì, hoạt động thể lực 
thường xuyên và chế độ ăn lành mạnh – có nguy 
cơ biến cố mạch vành thấp hơn 46% so với những 
người có lối sống không lành mạnh (HR 0,54; KTC 
95%: 0,47–0,63) [8]. Sự khác biệt này không chỉ 
có ý nghĩa thống kê mà còn mang giá trị lâm sàng 
rõ rệt, khi tỷ lệ biến cố mạch vành tích lũy trong 10 
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năm giảm gần một nửa ở nhóm nguy cơ đa gen 
cao nhưng duy trì lối sống lành mạnh. Đồng thời, 
nghiên cứu cũng ghi nhận gánh nặng xơ vữa dưới 
lâm sàng, đánh giá qua điểm vôi hóa động mạch 
vành, thấp hơn đáng kể ở những cá thể tuân thủ 
lối sống lành mạnh, ngay cả trong cùng nhóm nguy 
cơ di truyền cao. Ngoài ra, lợi ích giảm các biến 
cố tim mạch nặng của các liệu pháp hạ lipid máu 
như statin và ức chế PCSK9 đạt được nhiều hơn 
ở các bệnh nhân có điểm nguy cơ đa gen cao so 
với nhóm có điểm nguy cơ đa gen thấp qua các thử 
nghiệm lâm sàng như CARE, ASCOT, JUPITER, 
ODYSSEY và FOURIER [6]. Những kết quả này 
đặc biệt có ý nghĩa đối với bệnh nhân NMCT cấp ở 
người trẻ, khi yếu tố di truyền thường đóng vai trò 
nổi bật hơn so với các yếu tố nguy cơ truyền thống. 
Trường hợp lâm sàng được báo cáo cho thấy bệnh 
nhân có điểm nguy cơ đa gen cao và biểu hiện 
NMCT nặng ở tuổi rất trẻ, qua đó nhấn mạnh nhu 
cầu dự phòng thứ phát tích cực bằng thay đổi lối 
sống và điều trị thuốc tối ưu. Việc truyền đạt cho 
bệnh nhân hiểu rằng nguy cơ di truyền cao vẫn có 
thể được cải thiện thông qua hành vi sức khỏe phù 
hợp có vai trò quan trọng trong tăng cường tuân thủ 
điều trị, cải thiện tiên lượng lâu dài và giảm nguy cơ 
tái phát biến cố tim mạch.

Từ góc độ lâm sàng, ca bệnh này cho thấy 
NMCT ở người trẻ là kết quả của sự tương tác phức 
tạp giữa yếu tố di truyền và môi trường. Các yếu tố 
nguy cơ tim mạch ở người trẻ cần lưu ý như béo 
phì, hút thuốc lá, tăng huyết áp, đái tháo đường, rối 
loạn lipid máu hoặc có tiền sử gia đình mắc bệnh 
tim mạch sớm (nam <55 tuổi, nữ <65 tuổi). Béo phì 
cần được phát hiện thường quy thông qua đo chỉ số 
khối cơ thể và vòng eo trong các lần khám sức khỏe 
định kỳ. Ở các cá thể có nhiều yếu tố nguy cơ hoặc 
tiền sử gia đình, cần đo huyết áp, đánh giá lipid 
máu, đường huyết từ sớm, kiểm soát tích cực các 
yếu tố nguy cơ có thể thay đổi và cân nhắc áp dụng 
các công cụ phân tầng nguy cơ mới như điểm nguy 
cơ đa gen khi phù hợp. Việc tích hợp điểm nguy cơ 
đa gen với đánh giá nguy cơ lâm sàng có thể giúp 
nhận diện sớm các cá thể nguy cơ rất cao, từ đó 
tối ưu hóa chiến lược dự phòng và điều trị cá thể 
hóa. Đây cũng là hướng tiếp cận được các tuyên bố 
khoa học và đồng thuận của AHA và ESC khuyến 
cáo cân nhắc trong tương lai, đặc biệt đối với nhóm 
bệnh nhân trẻ tuổi [5-7].

IV. KẾT LUẬN
Nhồi máu cơ tim cấp ở người trẻ là hậu quả của 

sự tương tác phức tạp giữa yếu tố nguy cơ truyền 
thống và yếu tố di truyền. Trường hợp lâm sàng này 
cho thấy điểm nguy cơ đa gen BMV có thể đóng vai 
trò then chốt trong cơ chế bệnh sinh của NMCT sớm, 
ngay cả khi không phát hiện đột biến đơn gen. Việc 
tích hợp đánh giá nguy cơ đa gen vào thực hành lâm 
sàng giúp nhận diện sớm nhóm bệnh nhân nguy cơ 
rất cao, từ đó tối ưu hóa chiến lược dự phòng thứ 
phát và cá thể hóa điều trị lâu dài.
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