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ABSTRACT
Objective: To synthesize recent research on the role of genetics in chronic non-communicable 
diseases, with a particular focus on the nutrigenomics approach as a key strategy for proactive 
healthcare and effective prevention of prevalent conditions such as diabetes, cardiovascular 
disease, stroke, and cancer. 

Methods: A literature synthesis was conducted, analyzing recent research advancements in 
genetic testing, nutrigenomics, and their application in proactive healthcare. The study emphasizes 
findings relevant to the Vietnamese context, where implementation remains limited. 

Results: Advances in Next-Generation Sequencing and Artificial Intelligence have significantly 
reduced sequencing time and costs, enabling comprehensive genetic risk screening and lifestyle 
modification strategies. While these approaches are widely applied in developed nations, 
their utilization in Vietnam is still in its early stages. Key findings demonstrate the potential of 
nutrigenomics in assessing genetic predispositions and guiding personalized interventions for 
chronic diseases. 

Conclusion: Genomic decoding and nutrigenomics offer promising avenues for proactive and 
personalized healthcare in Vietnam. Addressing current challenges, including limited clinical 
implementation and population-specific genetic data, could facilitate the integration of genetic 
information into disease prevention strategies, ultimately improving health outcomes for chronic 
non-communicable diseases.

Key words: Gene decoding; Nutrigenomics; Chronic non-communicable diseases; Proactive 
healthcare; Cancer
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TÓM TẮT
Sau thành công của công trình giải mã gen người đầu tiên năm 2003, sự kết hợp giữa công nghệ giải 
trình tự gen thế hệ mới và trí tuệ nhân tạo đã cách mạng hóa lĩnh vực y sinh, rút ngắn thời gian giải 
mã gen với chi phí tối ưu. Trong khi các nước phát triển đã ứng dụng rộng rãi xét nghiệm di truyền 
để sàng lọc rủi ro sức khỏe và điều chỉnh lối sống, lĩnh vực này vẫn còn rất mới mẻ tại Việt Nam. Bài 
tổng quan này tổng hợp các tiến bộ nghiên cứu về vai trò của di truyền học trong các bệnh mạn tính 
không lây, đặc biệt nhấn mạnh vào hướng tiếp cận dinh dưỡng học gen. Đây được coi là giải pháp 
then chốt để chăm sóc sức khỏe chủ động cá nhân hóa, giúp phòng ngừa hiệu quả các bệnh lý như 
tiểu đường, tim mạch, đột quỵ và ung thư. Thông qua việc phân tích các phát hiện quan trọng, bài 
viết cũng chỉ ra những thách thức và đề xuất hướng phát triển đầy hứa hẹn cho việc phát triển giải 
mã gen tại Việt Nam trong tương lai.

Từ khóa: Giải mã gen, bệnh mạn tính không lây, dinh dưỡng học gen, chăm sóc sức khỏe chủ động; ung thư

1. ĐẶT VẤN ĐỀ
Các bệnh mạn tính không lây, bao gồm bệnh tim mạch 
(CVD), tiểu đường típ 2 (T2D), và ung thư, là những nguyên 
nhân hàng đầu gây bệnh tật và tử vong trên toàn thế giới. 
Theo Tổ chức Y tế Thế giới (WHO), bệnh mạn tính không 
lây chiếm khoảng 71% tổng số ca tử vong toàn cầu [1]. 
Mỗi năm, gần 19 triệu người chết vì bệnh tim mạch, chiếm 
hơn 30% tổng số ca tử vong toàn cầu. Con số này cao gấp 
10 lần số người chết do Covid-19 vào đỉnh dịch năm 2020 
[1]. Tại Việt Nam, các bệnh lý do xơ vữa động mạch chiếm 
65% tổng số ca bệnh. Trong đó, bệnh mạch vành và đột 
quỵ là hai nguyên nhân gây tử vong hàng đầu với khoảng 
200.000 ca mỗi năm, tương đương 1/3 tổng số ca tử vong 
toàn quốc, mỗi ngày gần 550 người Việt ra đi vì tim mạch 
[2]. Các bệnh này thường có tính đa yếu tố, bị ảnh hưởng 
bởi cả các yếu tố không thể thay đổi như tuổi tác, giới 
tính, di truyền, và các yếu tố có thể thay đổi như chế độ 
ăn uống, lối sống, béo phì, tăng huyết áp và kháng insulin.
Y học gen là lĩnh vực tích hợp gen học và tin sinh học 
ứng dụng vào chẩn đoán và chăm sóc lâm sàng. Sự phát 
triển vượt bậc của công nghệ giải mã gen, proteomics, và 
khả năng tính toán đã tạo nền tảng cho việc cá nhân hóa 
điều trị (personalized medicine), tính đến các biến thể di 
truyền ảnh hưởng đến nguy cơ bệnh tật, tiến triển bệnh, 
và phản ứng với điều trị của từng cá thể. Nhờ tiến bộ trong 

công nghệ sinh học phân tử, sự ra đời của các máy giải 
trình tự gen thế hệ mới (NGS) và trí tuệ nhân tạo AI giúp 
chi phí giải mã gen giảm xuống nhiều lần từ trăm triệu đô 
la những năm 2000 xuống còn chỉ vài trăm đô la hiện nay. 
Điều này giúp cho nhiều đơn vị nghiên cứu, nhà khoa học, 
đội ngũ nhân viên y tế và người dân trên thế giới, đặc biệt ở 
các nước phát triển được tiếp cận đến dịch vụ xét nghiệm 
giải mã gen để xác định sớm những rủi ro di truyền tiềm 
ẩn, từ đó điều chỉnh lối sống và dinh dưỡng, nhằm ngăn 
ngừa hoặc trì hoãn khởi phát bệnh. Tuy nhiên, hướng tiếp 
cận này ở Việt Nam vẫn còn rất mới mẻ đối với cả đội ngũ 
nhân viên y tế và người dân.
Bài tổng quan này tổng hợp những tiến bộ gần đây trong 
nghiên cứu ứng dụng của giải mã gen, vai trò của gen di 
truyền đặc biệt là thông qua tiếp cận dinh dưỡng gen học 
trong việc chăm sóc sức khỏe chủ động phòng ngừa các 
bệnh mạn tính không lây như tiểu đường, tim mạch, đột 
quỵ và ung thư, đồng thời đưa ra những thách thức và 
hướng đi đầy hứa hẹn trong tương lai. 

2. PHƯƠNG PHÁP TỔNG QUAN
Nghiên cứu được thực hiện theo thiết kế tổng quan tường 
thuật có hệ thống, nhằm tổng hợp các bằng chứng về vai 
trò của di truyền học, nutrigenomics và dinh dưỡng cá 
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thể hóa trong phòng ngừa bệnh mạn tính không lây. Việc 
tìm kiếm tài liệu được tiến hành trên PubMed và Google 
Scholar bằng các từ khóa tiếng Anh và tiếng Việt liên 
quan đến gene decoding, nutrigenomics, chronic non-
communicable diseases, bệnh tim mạch, đột quỵ, ung 
thư và chăm sóc sức khỏe chủ động. Các nghiên cứu được 
lựa chọn trong giai đoạn 2005–2025, bao gồm bài báo gốc, 
tổng quan và thử nghiệm lâm sàng có toàn văn. Những tài 
liệu không liên quan hoặc thiếu thông tin phương pháp 
được loại trừ. Quy trình sàng lọc dựa trên tiêu đề, tóm 
tắt và toàn văn. Dữ liệu được tổng hợp và phân tích theo 
phương pháp tổng hợp tường thuật, tập trung vào các chủ 
đề chính và tiềm năng ứng dụng lâm sàng.

3. KẾT QUẢ

3.1. Cơ sở khoa học cho các vấn đề nghiên cứu 

3.1.1. Sự tiến hóa của công nghệ giải mã gen
Kể từ khi James Watson và Francis Crick công bố cấu trúc 
xoắn kép DNA vào năm 1953, và Dự án Gen người (Human 
Genome Project) cung cấp nguồn tài nguyên quan trọng 
về cấu trúc và chức năng của bộ gen người, sự hiểu biết 
về biến dị gen và vai trò của nó trong bệnh tật đã được 
cách mạng hóa. Bộ gen người bao gồm khoảng 6,200 Mbp 
(diploid genome). Sự khác biệt giữa các cá thể chủ yếu 
nằm ở các biến thể DNA (DNA variants), trong đó phổ biến 
nhất là đa hình đơn nucleotide (SNPs). Công nghệ giải 
mã gen thế hệ mới (Next-Generation Sequencing - NGS) 
và thế hệ thứ ba (Third-Generation Sequencing), có khả 
năng tạo ra các đoạn đọc DNA dài hơn và chính xác hơn, 
đã giúp tăng đáng kể tốc độ và độ chính xác trong chẩn 
đoán và xác định các biến thể gen.

3.1.2. Điểm nguy cơ đa gen (Polygenic Risk Scores – PRS 
hoặc Genetic Risk Score - GRS)
Khác với các bệnh đơn gen như tăng cholesterol máu gia 
đình (liên quan đến LDLR, APOB, PCSK9), phần lớn các 
bệnh mạn tính phổ biến như bệnh tim mạch, đột quỵ hay 
đái tháo đường típ 2 là bệnh đa gen và chịu ảnh hưởng 
mạnh của môi trường. Để lượng hóa nguy cơ di truyền 
trong các bệnh phức tạp này, điểm nguy cơ đa gen (PRS) 
đã được phát triển.
PRS là chỉ số thống kê tổng hợp ảnh hưởng của hàng nghìn 
đến hàng triệu SNPs, trong đó mỗi biến thể có tác động 
nhỏ nhưng cộng gộp lại tạo thành nguy cơ di truyền đáng 
kể. PRS cao có thể xác định nhóm cá nhân có nguy cơ 
mắc bệnh tương đương với người mang đột biến đơn gen. 
Trong thực hành lâm sàng, PRS đã cho thấy giá trị dự đoán 
đối với bệnh động mạch vành, đột quỵ thiếu máu cục bộ, 
và giúp nhận diện các cá nhân hưởng lợi nhiều hơn từ can 
thiệp phòng ngừa như liệu pháp statin.

3.1.3. Dinh dưỡng học biểu hiện gen (Nutrigenomics) và di 
truyền học dinh dưỡng (Nutrigenetics) 

Dinh dưỡng là yếu tố có thể điều chỉnh, đóng vai trò quan 
trọng trong phòng ngừa và kiểm soát bệnh mạn tính không 
lây. Dinh dưỡng học bộ gen (nutritional genomics) nghiên 
cứu mối tương tác giữa chế độ ăn và bộ gen, bao gồm hai lĩnh 
vực chính là dinh dưỡng học biểu hiện gen (nutrigenomics) 
và di truyền học dinh dưỡng (nutrigenetics).

Nutrigenomics tập trung vào tác động của các thành 
phần dinh dưỡng lên biểu hiện gen, thông qua các cơ 
chế như điều hòa phiên mã, tín hiệu nội bào và biểu sinh. 
Ngược lại, nutrigenetics nghiên cứu cách các biến thể di 
truyền cá nhân ảnh hưởng đến phản ứng sinh học đối với 
chế độ ăn, từ hấp thu, chuyển hóa đến tác dụng sinh học 
của các hoạt chất. Các SNPs có thể làm thay đổi hoạt tính 
enzyme, dẫn đến sự khác biệt về nồng độ lipid, glucose 
hoặc các chất trung gian chuyển hóa. Những hiểu biết 
này tạo nền tảng cho chiến lược dinh dưỡng cá nhân hóa 
nhằm tối ưu hóa sức khỏe và giảm nguy cơ bệnh tật.

3.2. Ứng dụng giải mã gen trong phòng ngừa bệnh tim 
mạch và đột quỵ 

3.2.1. Đánh giá nguy cơ di truyền bệnh tim mạch 

Trong các bệnh tim mạch di truyền đơn gen như phì đại cơ 
tim hoặc giãn cơ tim, yếu tố di truyền chiếm tỷ lệ đóng góp 
đáng kể (30–60% và 30–40%) [3]. Việc phát hiện các đột 
biến gen liên quan (MEF2A, SCN5A, KCNQ1) có ý nghĩa 
quan trọng trong quản lý bệnh và sàng lọc người thân.

Đối với bệnh đa gen, PRS đã chứng minh giá trị dự đoán độc 
lập với các yếu tố nguy cơ truyền thống. Nghiên cứu của 
Hachiya và cộng sự cho thấy PRS toàn bộ bộ gen liên quan 
đến nguy cơ đột quỵ thiếu máu cục bộ ở người Nhật với HR 
= 2,24 [4]. Wang và cộng sự ghi nhận PRS bao gồm hơn 6 
triệu biến thể có liên quan chặt chẽ đến bệnh động mạch 
vành ở quần thể Nam Á, với OR từ 2,46 đến 4,16 [5]. Đáng 
chú ý, việc duy trì lối sống lành mạnh có thể làm giảm đáng 
kể nguy cơ, ngay cả ở những người có nguy cơ di truyền cao.

3.2.2. Dinh dưỡng học gen trong quản lý yếu tố nguy cơ 
bệnh tim mạch

Nhiều bằng chứng cho thấy sự tương tác giữa gen và chế 
độ ăn trong điều hòa rối loạn lipid máu, tăng huyết áp và 
chuyển hóa folate.

Các biến thể gen như APOA5, CETP và APOE có thể điều 
chỉnh đáp ứng lipid máu với chế độ ăn [6]. Ví dụ, biến 
thể APOA5 ảnh hưởng đến phản ứng triglyceride khi bổ 
sung omega-3. Kiểu gen APOE E4 liên quan đến nồng độ 
cholesterol và LDL-C cao hơn, trong khi chế độ ăn giàu 
PUFA có lợi hơn ở người mang alen E2 [10]. Ngoài ra, chế độ 
ăn Địa Trung Hải đã được chứng minh có lợi cho người mang 
một số biến thể CETP trong bối cảnh hội chứng chuyển hóa.

Đa hình MTHFR C677T liên quan đến chuyển hóa folate và 
tăng homocysteine – một yếu tố nguy cơ độc lập của bệnh 
tim mạch và đột quỵ [6,8,9]. Bổ sung axit folic làm giảm 
nguy cơ đột quỵ, đặc biệt ở người mang kiểu gen TT [9]. 
Các biến thể trong hệ renin–angiotensin như ACE I/D cũng 
tương tác với lượng muối ăn vào trong điều hòa huyết áp.

3.2.3. Dược học gen (Pharmacogenomics) trong điều trị 
bệnh tim mạch và đột quỵ

Dược học gen cho phép cá thể hóa điều trị nhằm tối ưu 
hiệu quả và giảm tác dụng không mong muốn. Các biến 
thể CYP2C19 và VKORC1 ảnh hưởng đến đáp ứng với 
clopidogrel và warfarin. Biến thể SLCO1B1 liên quan 
đến nguy cơ bệnh cơ do statin. Đặc biệt, nghiên cứu của 
Natarajan và cộng sự cho thấy ở nhóm có PRS cao, statin 
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làm giảm nguy cơ bệnh mạch vành tới 44%, cao hơn đáng 
kể so với nhóm nguy cơ thấp [10].

3.3. Ứng dụng giải mã gen trong phòng ngừa và quản 
lý bệnh đái tháo đường típ 2 và hội chứng chuyển hóa 

3.3.1. Đánh giá nguy cơ di truyền tiểu đường típ 2

Tiểu đường típ 2 (T2D) là một bệnh mạn tính phức tạp, bị 
ảnh hưởng nặng nề bởi tương tác gen-môi trường. Giải mã 
gen cung cấp các công cụ để đánh giá rủi ro và điều chỉnh 
can thiệp. GRS đã được sử dụng để dự đoán nguy cơ T2D. 
Việc sử dụng thông tin di truyền kết hợp với tư vấn gen đã 
được thử nghiệm để thúc đẩy thay đổi hành vi lối sống 
lành mạnh nhằm ngăn ngừa T2D. Tư vấn gen cho T2D 
bao gồm việc cung cấp thông điệp giáo dục và thông điệp 
động viên cá nhân hóa dựa trên kết quả nguy cơ di truyền.

3.3.2. Dinh dưỡng biểu hiện gen cá nhân hóa

Nhiều nghiên cứu đã khám phá tương tác gen-chế độ ăn 
để cá nhân hóa dinh dưỡng cho T2D và hội chứng chuyển 
hóa. Gen TCF7L2 là một trong những gen liên quan chặt 
chẽ nhất đến T2D [8, 9]. Đa hình TCF7L2-rs7903146 có 
thể làm giảm tác động bất lợi lên các yếu tố nguy cơ tim 
mạch và tỷ lệ đột quỵ khi tuân thủ chế độ ăn Địa Trung Hải 
[8]. Can thiệp lối sống có thể làm giảm tác động của đa 
hình TCF7L2 lên nồng độ glucose. Các biến thể TCF7L2 có 
thể tương tác với chế độ ăn để ảnh hưởng đến mức đường 
huyết cao ở người khỏe mạnh [9].

Gen PPARG: Biến thể Pro12Ala (rs1801282) trong gen 
PPARγ2 liên quan đến giảm hoạt động của thụ thể, chỉ số 
BMI thấp hơn, và cải thiện độ nhạy insulin. Kiểu gen PPARγ 
2 Pro12Ala tương tác với chế độ ăn Địa Trung Hải để ngăn 
ngừa sự rút ngắn telomere trong một thử nghiệm ngẫu 
nhiên [6]. Biến thể PPARγ cũng có thể điều chỉnh BMI và 
nguy cơ T2D tùy thuộc vào lượng chất béo trong chế độ ăn.

Can thiệp dinh dưỡng dựa trên thông tin gen: Các thử 
nghiệm lâm sàng đã so sánh chế độ ăn được thiết kế dựa 
trên kiểu gen (nutrigenetic diet) với các chế độ ăn tiêu 
chuẩn (như Low GI hoặc Ketogenic) cho thấy tiềm năng 
của phương pháp tiếp cận cá nhân hóa trong quản lý cân 
nặng và cải thiện dấu ấn sinh học.

3.4. Ứng dụng giải mã gen trong phòng ngừa và điều trị 
ung thư

Tương tác Gen-Chế độ ăn: Các kiểu gen liên quan đến 
chuyển hóa chất gây ung thư (carcinogen metabolism 
enzymes) có thể điều chỉnh ảnh hưởng của chế độ ăn (ví 
dụ: ăn cá, thịt) lên nguy cơ ung thư tuyến tiền liệt hoặc u 
tuyến và ung thư đại trực tràng [3]. Ví dụ, kiểu gen GSTM1 
có thể thay đổi mạnh mẽ tác động của chế độ ăn lên mức 
độ cộng gộp DNA.

Vai trò của biểu sinh: Các chất dinh dưỡng tự nhiên có thể 
điều chỉnh biểu sinh (như histone acetylation) và các con 
đường viêm nhiễm, có khả năng phòng ngừa ung thư. Ví dụ, 
Curcumin có thể ức chế sự acetyl hóa histone, dẫn đến giảm 
biểu hiện các gen tiền viêm liên quan đến bệnh tim mạch.

Axit béo Omega-3: Các axit béo omega-3 được chứng 
minh là có ảnh hưởng tiêu cực đến sự hình thành mạch 
máu khối u và tiềm năng điều trị ung thư.

3.5.  Thách thức và hướng phát triển ứng dụng giải mã 
gen ở Việt Nam

Mặc dù có tiềm năng lớn, việc ứng dụng giải mã gen trong 
y học dự phòng còn đối mặt với nhiều thách thức. Các thử 
nghiệm lâm sàng can thiệp còn hạn chế; dữ liệu chủ yếu 
tập trung ở quần thể châu Âu và Bắc Mỹ, làm giảm khả 
năng ngoại suy cho người châu Á [6]. Bên cạnh đó, nguy 
cơ phân biệt đối xử dựa trên thông tin di truyền và hạn chế 
về hiểu biết của nhân viên y tế cũng là rào cản đáng kể [3].

Trong tương lai, Việt Nam cần đẩy mạnh nghiên cứu di 
truyền học trên quần thể châu Á, xây dựng ngân hàng dữ 
liệu gen, đào tạo chuyên gia tư vấn di truyền và tích hợp dinh 
dưỡng gen vào thực hành lâm sàng. Đồng thời, cần hoàn 
thiện khung pháp lý nhằm bảo vệ quyền riêng tư và chống 
phân biệt đối xử dựa trên thông tin di truyền, qua đó thúc 
đẩy ứng dụng giải mã gen một cách an toàn và hiệu quả.

4. KẾT LUẬN
Giải mã gen đã mở ra một kỷ nguyên mới của y học cá nhân 
hóa, mang lại tiềm năng to lớn cho việc chăm sóc sức khỏe 
chủ động đối với các bệnh mạn tính không lây và ung thư. 
Từ việc sử dụng điểm nguy cơ đa gen (PRS/GRS) để đánh 
giá rủi ro sớm cho tim mạch và tiểu đường típ 2, đến việc 
áp dụng dinh dưỡng học gen để tinh chỉnh chế độ ăn uống 
dựa trên kiểu gen, thông tin di truyền là công cụ mạnh mẽ 
trong việc phòng ngừa bệnh tật. Tương lai của chăm sóc 
sức khỏe chủ động sẽ ngày càng phụ thuộc vào việc tích 
hợp dữ liệu đa omics và phát triển các công cụ phân tích 
tiên tiến, cho phép chúng ta chuyển đổi từ mô hình điều trị 
phản ứng sang mô hình phòng ngừa chính xác và cá nhân 
hóa, giúp con người sống khỏe mạnh hơn và giảm gánh 
nặng toàn cầu của các bệnh mạn tính không lây.

5. XUNG ĐỘT LỢI ÍCH
Các tác giả khẳng định không có xung đột lợi ích đối với 
các nghiên cứu, tác giả, và/hoặc xuất bản bài báo.
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