
Fiche Description - Stage d’initiation à la recherche 

Nom de la préceptrice ou du précepteur :  

Téléphone :  Courriel :  

Organisation, département ou campus : 

Lieu où se déroule le stage :  

Titre du stage : 

1. Description du projet de recherche

2. Description des tâches attitrées à l’étudiante ou l’étudiant

3. Description des modalités de supervision

4. Disponibilités de la préceptrice ou du précepteur

Date de début (J/M/A) :  Date de fin (J/M/A) : 

5. Autre information pertinente (objectifs d’apprentissage, milieu de stage, équipe de
recherche, etc.)

Est-ce que vous souhaitez que cette opportunité soit affichée :    Non ☐  Oui ☐
Nom de l’étudiante ou l’étudiant présélectionné(e) :


	Titre du stage: Description d'Ataxie espinocerebelleuse type 2, dans une famille Acadienne
	Non: Off
	Oui: On
	Téléphone: 5068697254
	Nom: MOUNA BEN AMOR
	Text3: mouna.benamor@vitalitenb.ca
	Text4: Departement de Genetique Medicale
	Text5: Hopital Dr L. George Dumont
	Text6: L’Ataxie Spinocérébelleuse de Type 2 (SCA2) est une maladie neurodégénérative héréditaire caractérisée par une ataxie cérébelleuse progressive entrainant des problèmes d’équilibre et de coordination ainsi que d'autres symptômes neurologiques. Elle est causée par l'expansion d'une séquence de trinucléotides CAG au sein du gène ATXN2, entraînant une élongation anormale de polyglutamine dans la protéine ataxin-2. Nous avons identifiés des personnes affectées d’une famille acadienne avec un diagnostic moléculaire de SCA2 présentant des phénotypes atypiques. Ces patients étaient étiquetés auparavant comme atteints de maladie mystérieuse. De plus, le mode de transmission qui est habituellement attendu avec ce type de variant semble diffèrent. Cette découverte inattendue souligne l'importance d'approfondir l'étude du rôle des expansions de répétitions et des interruptions dans la diversité des manifestations cliniques observées chez les patients atteints de SCA2.
	Text7: Recrutement des Participants pour le projet. Cela implique l'identification de personnes étroitement liées à la famille acadienne ciblée via le projet DUO, ainsi que l'inclusion d'individus de la même région géographique pour former un échantillon représentatif.Pour cela, nous ferons appel à un généalogiste local qui nous aidera à établir un arbre généalogique étendu et détaillé de cette famille.Description Phénotypique : Une fois les participants recrutés, la Dre. Ben Amor, en collaboration avec les neurologues à l’hôpital Georges L. Dumont, assureront la description phénotypique détaillée des individus présentant une expansion de répétition de ATXN2. Cette tâche inclura la collecte d'informations sur les manifestations cliniques, histoire familial et imagerie cérébrale, permettant ainsi une corrélation plus précise avec les données génétiquesCollectes des resulats moleculaires et comilation avec base de donnees
	Text8: L'etudiant va etre supervise et soutenu dans tous les etapes du projets par moi-meme, et par nos PhD, Dr Eric Allain,(bioinformaticien) Dr Nicolas Crapoulet (laboratoire molceulaire)et Dr Jean Mamelnona,(gestionnaire des projets de recherehce) pour le recrutement des patients, collecte des donnes perosnelles et familiales et lacompilation des resultats moleculaires ainsi que la creation d'une base de donnees.
	Text9: 24/06.24
	Text10: 02/08/24
	Text11: 
	Présélection: 


