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Ved optagelsen af familieanamnesen bør der der-
for fokuseres på familiemedlemmer med SCD, hjerte-
svigt, muskelsvind samt pacemakere, EKG-forandrin-
ger hyppigst i form af AV-blok ud over symptomer i 
form af synkope, nærsynkope og hjertebanken.

Vælger man at foretage molekylærgenetisk ob-
duktion af et SCD-tilfælde, er det hensigtsmæssigt at 
inkludere screening for LMNA-mutationer også ved 
SCD uden klinisk erkendbar årsag/strukturel hjerte-
sygdom. Dette virker rimeligt, da implantationen af 
profylaktisk ICD hos LMNA-mutationsbærere kan 
komme på tale og har større relevans [15] end ved 
eksempelvis Brugada-syndrom, hvor der blot er ob-
serveret relevant shockterapi hos 8% (opfølgnings-
periode: 38 måneder ± 27 måneder) [17]. Et hen-
sigtsmæssigt implantationstidspunkt for profylaktiske 
devices hos asymptomatiske LMNA-mutationsbærere 
er endnu ikke defineret, men ud fra den eksisterende 
litteratur kunne en arbitrær grænse sættes til muta-
tionsbærere over 30 år. Der afventes dog fortsat pro-
spektive studier af asymptomatiske LMNA-mutations-
bærere med henblik på afklaring af dette. 

Ved at foretage familiær genotypering af en 
 given mutation, der er fundet hos et SCD-tilfælde, er 
der mulighed for at identificere de familiemedlem-
mer, som er mutationsbærere, men nok så vigtigt kan 
man identificere de slægtninge, som ikke er bærere. 
Ved positivt mutationsfund hos et familiemedlem kan 
dette medføre profylaktiske tiltag eller blot ambulant 
forløb, mens man ved manglende fund af familiens 
mutation kan overveje at stoppe yderligere opfølg-
ning hos det pågældende familiemedlem.

Det konkluderes, at livstruende arytmier hyppigt 
er associeret med LMNA-mutationer, og SCD kan 
være debutsymptomet, som der er mulighed for at 
forebygge ved implantation af ICD. Der afventes dog 
fortsat rekommandationer fra de større kardiologiske 
selskaber vedrørende kliniske retningslinjer for, hvor-
dan man håndterer slægtninge med LMNA-mutatio-
ner. Indtil disse endeligt foreligger, må der foretages 
et individuelt skøn baseret på den kliniske undersø-
gelse med fokus på ekkokardiografiske fund, EKG-
forandringer (atrieflimren, AV-blok, gren-blok og 
ventrikulære arytmier) samt den familiære historie.
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