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La Dre Bernard a mis en place un programme de recherche translationnelle sur les 

leucodystrophies (LD), complet et cohésif, de renommée internationale, qui utilise une approche 

translationnelle et translationnelle inversée (bedside to bench to bedside) afin de mettre au point des 

thérapies ciblées qui profitent à ses patients. Son programme de recherche est unique en son genre 

au pays. Elle a innové en créant la première clinique de LD au Canada, à l’Hôpital de Montréal 

pour enfants, où les familles canadiennes et de l’étranger sont évaluées selon une approche 

multidisciplinaire adaptée à leurs besoins spécifiques en matière de soins complexes. L’accès à cette 

clinique et à son expertise clinique unique a permis aux familles d’obtenir des diagnostics, des 

conseils génétiques et des soins de soutien appropriés en plus de pouvoir participer à son programme 

de recherche. La reconnaissance des soins de pointe prodigués à ces familles lui a valu le prix de 

spécialiste de l’année du Collège royal canadien des médecins et chirurgiens en 2019. Sa 

productivité scientifique a consolidé son statut de leader internationale dans le domaine des LD, 

renforcé par des collaborations avec d’éminents experts de réputation mondiale. L’expansion 

continue de son programme de recherche pour y ajouter de nouvelles facettes en science 

fondamentale et clinique est motivée par les lacunes en termes de connaissances qu’elle identifie 

lorsqu’elle s’occupe de ces patients. 

Son leadership international a joué un rôle important dans l’obtention du prix Maude Abbott 2020, un 

prix récompensant des femmes du corps professoral de l’Université McGill en début de carrière qui ont 

excellé et fait preuve d’un grand leadership dans l’enseignement, la recherche ou l’administration, ainsi 

que du prix d’excellence en recherche de Pfizer 2023. 

Plus récemment, elle a reçu le Moser Service Award 2023 de la United Leukodystrophy

Foundation (ULF) pour son service exceptionnel et son engagement à améliorer la vie des personnes 

atteintes de LD et de leurs familles, ainsi que le prix 2024 « Les Grands Amis d’Élliot » qui est remis 

à des personnes qui, par leur dévouement, ont contribué au succès de la Fondation des Amis d’Élliot 

au fil des ans.

Dre Geneviève Bernard
MD, M. Sc., FRCPC
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Les travaux de la Dre Bernard ont conduit à l’identification de 8 nouveaux gènes et à la 

caractérisation clinique et radiologique de la LD liée à POLR3 (POLR3-HLD), l’une des LD les plus 

courantes, ce qui a permis de mieux comprendre la pathogenèse de cette maladie. Elle a aussi pu 

entamer le développement de thérapies géniques et de thérapies à petites molécules. La Dre Bernard 

a dirigé les quatre plus grandes études cliniques, radiologiques et moléculaires internationales 

sur la maladie POLR3-HLD. Elle a été la première à élucider la pathogenèse de la maladie et à 

mettre au point un modèle de souris représentatif de la maladie. Elle a publié plus de 150 manuscrits 

dans des revues internationales de renom.

La Dre Bernard a obtenu des bourses salariales sans interruption : la bourse de chercheuse-

boursière de mérite (FRQS) 2025-2029, la bourse Junior 1 du Fonds de recherche du Québec –

Santé (FRQS), la bourse de nouvelle chercheuse des IRSC, la bourse senior du FRQS et la bourse 

de chercheuse de mérite. Notamment, elle s’est classée première dans les candidatures pour les 

bourses de recherche clinique Junior 2 (refusées) et Senior du FRQS. Enfin, la Dre Bernard est 

codirectrice de RARE.QC, un consortium sur les maladies rares financé par le FRQS (2,7 millions $, 

2024-2028), ainsi que chercheuse principale et membre du comité de direction de RareKids-CAN, le 

réseau d’essais cliniques et de traitement des maladies rares pédiatriques financé (20 millions $, 

2024-2029) par les IRSC.  

Récemment, elle a créé et dirigé le réseau CARELeuko, une initiative visant à mettre en relation des 

spécialistes canadiens afin de faire progresser la recherche sur les leucodystrophies. La Dre Bernard 

est la présidente du Conseil consultatif médical et scientifique de la United Leukodystrophy

Foundation (ULF), l’une des plus importantes fondations sur les leucodystrophies au monde. Elle est 

la première femme, la première Canadienne et la plus jeune personne à occuper ce poste. Elle 

siège également au conseil consultatif scientifique de la Fondation PMD (Pelizaeus-Merzbacher

Disease) et au conseil consultatif scientifique et clinique de la Fondation Yaya. En outre, la 

Dre Bernard participe et fait des présentations à des conférences familiales et à des activités de 

financement d’organismes familiaux chaque année. 

La Dre Bernard se trouve au carrefour de la pratique clinique et de la recherche en matière de LD. Il 

est clair qu’elle a la capacité de tirer parti de sa cohorte importante et croissante de patients, de sa 

reconnaissance internationale et de son vaste réseau de collaborateurs pour traduire les résultats de 

ses études en protocoles cliniques, au bénéfice des patients en temps réel. 
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La Dre Bernard a développé un programme de recherche complet et cohésif axé sur les 

leucodystrophies. Les leucodystrophies sont un groupe de maladies génétiques 

rares qui touchent des enfants auparavant en bonne santé et entraînent des handicaps 

progressifs et une mort prématurée. Elles sont causées par des anomalies de la 

myéline (substance blanche), une gaine protectrice qui entoure les neurones (cellules 

du cerveau) et assure une conduction rapide des signaux nerveux. On peut comparer 

les neurones à des fils électriques, la myéline étant l’isolant caoutchouteux qui les 

protège et facilite la conduction électrique rapide.

Le programme de recherche de la Dre Bernard cherche à résoudre les problèmes 

suivants :

Programme de recherche de la Dre Bernard

sur les leucodystrophies

20 à 30 % des patients restent 
sans diagnostic moléculaire

La physiopathologie des LD 
récemment décrites est mal comprise

La plupart des LD ne 
bénéficient pas de thérapies 
modificatrices de la maladie

On manque de données sur l’histoire 
naturelle et de marqueurs de 

substitution de la maladie pour 
évaluer l’efficacité thérapeutique

Les données sur les résultats de 
l’impact de la maladie rapportés 

par les patients et les familles 
sont limitées

Il n’existe pas de lignes 
directrices fondées sur des 

données probantes pour la prise 
en charge des enfants touchés 
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Pour relever ces défis, son programme de recherche est divisé en trois axes. Le premier projet

utilise des technologies avancées de séquençage de l’ADN pour identifier de nouveaux gènes 

responsables. Le deuxième projet cherche à comprendre la physiopathologie de la leucodystrophie 

4H et de la leucodystrophie liée à EPRS1. Elle utilise des cellules souches dérivées de patients et 

des modèles de souris pour explorer les mécanismes de ces troubles, et vise à identifier et à tester 

de nouveaux traitements potentiels, dont des thérapies à petites molécules et des thérapies 

géniques. Le troisième projet vise à étudier l’histoire naturelle des leucodystrophies et à identifier 

des critères de symptomatologie clinique à utiliser dans les essais thérapeutiques. Ce projet cherche 

aussi à évaluer le fardeau que représentent ces maladies pour les patients et leurs familles afin 

d’améliorer les soins qui leur sont prodigués. Enfin, ce troisième projet implique sa participation 

comme chercheuse à des essais thérapeutiques initiés par des sociétés pharmaceutiques et 

biotechnologiques, ainsi qu’à des essais cliniques qu’elle dirige elle-même.

Objectif de recherche 1 Objectif de recherche 2

Objectif de recherche 3

Séquençage d’une cohorte non diagnostiquée

Identification de 
gènes candidats

Différentiation en cellules du SNC

Isolation des 
fibroblastes

iPSC
reprogrammées

Développement d’un 
modèle de souris

Pathologie

Comportement

IRM

Dépistage de 
drogue

Thérapie par AAV

Améliorations phénotypiques

Modélisation 
de maladies

Développement 
de thérapies

Études d’histoires 
naturelles

Impact de la maladie

Essais cliniques
Améliorations 

phénotypiques



Dre Xiaoru Chen, Ph. D.
Associée de recherche

Projet : Génération et 
caractérisation de modèles de 

souris POLR3-HLD

Dre Chia-Lun Wu, Ph. D.
Associée de recherche

Projet : Évaluation d’une 
thérapie génique de 

remplacement par AAV dans 
un modèle de souris Polr3b
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Rencontrez notre personnel de recherche

Laura Lentini, M. Sc.
Coordonnatrice de 
recherche clinique

Projet : Stress et qualité de vie des 
parents d’enfants atteints de 
leucodystrophie liée à POLR3

Adam Le, M. Sc.
Coordonnateur de 
recherche clinique

Projet : Leucodystrophie liée à 
POLR3 : une étude qualitative 

portant sur l’expérience des parents 
avec le système de santé et le 
fardeau de la maladie chez les 
parents et les frères et sœurs



Alexandra Chapleau, B. Sc.
Candidate au doctorat

Projet : Caractérisation clinique, 
génétique et physiopathologique 

de la leucodystrophie liée à 
l’EPRS1 à l’aide de cellules iPSC

dérivées de patients

Mack Mitchell-Robinson, 
B. Sc., candidat MD/Ph. D.

Projet : Étude du rôle des 
mutations de la sous-unité de 

l’ARN polymérase III dans le 
développement de la 

leucodystrophie 
hypomyélinisante et de troubles 

génétiquement apparentés 

Rencontrez nos doctorants et postdoctorants

Dre Sabrina Alam, Ph. D. 
Chercheuse 

postdoctorale
Projet : Développement et 

caractérisation de modèles 
murins de leucodystrophie, et 

essais précliniques de 
thérapeutiques potentielles
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Samuel Gauthier, B. Sc.
Candidat à la M. Sc.

Projet : Évaluation préclinique 
de la thérapie par 

oligonucléotides antisens pour 
la leucodystrophie liée à l’ARN 

polymérase III à l’aide 
d’organoïdes cérébraux

Batool Hassan, B. Sc.
Candidate à la M. Sc.
Projet : Essai préclinique 

d’un traitement au riluzole
dans la leucodystrophie liée 

à l’ARN polymérase III

Bryan Inibhunu, B. Sc.
Candidat à la M. Sc.

Projet : Leucodystrophie liée à 
POLR3 : le rôle des astrocytes 

dans la pathogénicité de la 
maladie

Rencontrez nos étudiants diplômés

Jiayue Yin, B. Sc.
Candidate à la M. Sc.
Projet : Exploration de la 

physiopathologie de POLR3-HLD : 
génération d’un modèle iPSC dérivé 

de patients présentant des 
variantes pathogènes bialléliques

de POLR1C 7

Zahra Kazemi, B. Sc.
Candidate à la M. Sc.

Projet : Profilage des fibroblastes 
dans la leucodystrophie liée à 
POLR3 : une plateforme pour 
tester de nouvelles stratégies 

thérapeutiques



Rencontrez nos médecins résidents

et nos boursiers

Dre Gabrielle Lambert, MD 
Résidente en médecine

Projet : Étude de l’histoire 
naturelle de la forme striatale de 
la leucodystrophie liée à POLR3

Dr Quentin Sabbagh, MD 
Résident en médecine invité
Projet : Identification de nouveaux 
gènes candidats responsables de 

leucodystrophies

Dr Felipe Villa Tobon, MD
Boursier en neurogénétique

Projets : Leucodystrophie liée à EPRS1 : 
corrélation génotype-phénotype;

Étude de l’histoire naturelle des formes 
striatales de la leucodystrophie liée à 

POLR3
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Rencontrez nos bénévoles et 

étudiantes de l’été 2024

Anne Michèle Laperrière,
Étudiante au cégep

Alix Rommel,
Étudiante au B. Sc.

Edina Lu,
Étudiante au cégep

Mina Hmimas, 
Étudiante en médecine
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Kelly-Ann Thibault, 
Étudiante en médecine

Projets : L’impact de la leucodystrophie liée à 
POLR3 sur les membres de la famille non 

affectés : une étude qualitative; 
Maladies rares : évaluation de l’impact de 

l’application des connaissances sur les 
patients et leurs familles 
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Projets de recherche en cours

RECHERCHE EN 
LABORATOIRE HUMIDE

Développement d’un modèle de souris Polr1c
Grâce aux méthodologies utilisées dans le développement de notre 

modèle de souris Polr3b, notre laboratoire se concentre maintenant sur 
le développement d’un modèle de souris Polr1c afin de mieux 

comprendre les mécanismes de la maladie.

Tests thérapeutiques précliniques sur des modèles animaux
L’objectif de ce projet est de tester de nouvelles thérapies (comme la 

thérapie génique et le riluzole, un médicament approuvé par la FDA) en 
utilisant le modèle de souris Polr3b pour voir comment ces thérapies 

interagissent dans le modèle de la maladie.

Modélisation des maladies à partir de cellules souches 
pluripotentes induites (iPSC)

L’objectif de ce projet est d’utiliser des iPSC dérivées de patients pour 
générer différents types de cellules neurologiques afin de mieux 

comprendre l’impact de ces troubles sur le cerveau au niveau 
moléculaire.
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Étude qualitative explorant l’expérience des parents 
d’enfants atteints de leucodystrophie liée à POLR3 à 

travers le système de soins de santé 

Stress et qualité de vie des parents d’enfants atteints de 
leucodystrophie liée à POLR3

Étude de l’histoire naturelle de la forme striatale de la 
leucodystrophie liée à POLR3

Explorer l’impact des interventions de soutien aux maladies rares 
pour les patients et leurs familles 

Ce projet vise à comprendre ce que vivent les parents d’enfants atteints de 
leucodystrophie 4H qui naviguent dans le système de soins de santé, en se 

concentrant sur les facteurs liés au temps, aux déplacements, aux défis 
financiers et à la dynamique familiale.

Ce projet a pour but d’explorer la qualité de vie, le stress, les mécanismes 
d’adaptation et les expériences des parents d’enfants atteints de leucodystrophie 4H, 

à court et à long terme, tout au long de l’évolution de la maladie de leur enfant.

L’objectif de cette étude est de recueillir des données longitudinales sur la forme 
striatale de la POLR3-HLD afin de mieux caractériser son spectre clinique, ses 

principales étapes, les morbidités associées, les complications et l’issue. Cela 
permettra de faciliter l’estimation de la progression de la maladie, d’améliorer 
les normes de soins actuelles et d’identifier de nouveaux biomarqueurs pour 

surveiller la réponse au traitement dans les futurs essais cliniques.

L’objectif de ce projet est de déterminer comment du matériel éducatif (comme 
des brochures d’information) ou des conférences sur les maladies rares 

peuvent améliorer la qualité de vie des familles grâce à une meilleure 
compréhension de la maladie de leur enfant.

Projets de recherche en cours

RECHERCHE CLINIQUE
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Pour un examen plus approfondi de 
toutes les publications 2023-2024 
de la Dre Bernard et de son équipe, 

veuillez balayer le code QR!

PUBLICATIONS CHOISIES
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PRÉSENTATIONS DU LABORATOIRE BERNARD LORS DE 

CONFÉRENCES

Laura présente sa 

recherche au 

Symposium HBHL à 

l’Université McGill 

en mai 2024 

Adam présente son 

projet qualitatif au 

symposium 

scientifique de 

l’ULF à Itasca, 

Illinois en juin 2024

Les étudiantes en médecine 

Mina et Kelly-Ann (avec son 

mentor Adam), et l’étudiante 

en maîtrise Jiayue, présentent 

leurs affiches respectives lors 

de la Journée de recherche 

pour les étudiants d’été à 

l’IR-CUSM en août 2024 
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Alexandra Chapleau, étudiante au doctorat
› Titulaire de la BESC D des IRSC et de la bourse de doctorat 

en recherche du FRQS
› 1re prix de la présentation par affiche au Congrès Mère-

enfant 2023
› Lauréate de la Bourse de voyage à l’étranger du Réseau des 

cellules souches
› Meilleure présentation orale étudiante dans le cadre du 

programme de doctorat SEDH

Samuel Gauthier, candidat à la M. Sc.
› Lauréat de la BESC des IRSC – Maîtrise
› Lauréat de la bourse d’études de l’IR-CUSM
› 1er prix de la présentation par affiche à la Journée de la 

recherche 2024 de l’IR-CUSM

Bourses de recherche de 

l’équipe Bernard 2024!

Adam Le, candidat à la M. Sc.
› Lauréat du prix de l’étudiant à l’interne PIN
› 1er prix de la Journée de la recherche du programme SEDH

pour sa présentation par affiche – junior
› 3e place à la Journée des maladies rares 2024 de RareDIG

pour sa présentation par affiche
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MyeliNeuroGene Lab – Dre Geneviève Bernard 

Suivez-nous sur les médias sociaux pour vous tenir                            
au courant de nos travaux! 

@myelineurogene

MyeliNeuroGene Laboratory

Consultez notre site web pour en savoir plus! 

LA Dre BERNARD DANS LES MÉDIAS

https://cusm.ca/nouvelles-et-histoires/nouvelles/une-
avancee-scientifique-majeure-donne-espoir-aux-familles

https://rimuhc.ca/fr/-/sortir-les-maladies-rares-et-non-
diagnostiquees-de-l-ombre

https://rimuhc.ca/fr/-/sortir-les-maladies-rares-et-non-
diagnostiquees-de-l-ombre
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https://rimuhc.ca/fr/-/sortir-les-maladies-rares-et-non-diagnostiquees-de-l-ombre
https://rimuhc.ca/fr/-/sortir-les-maladies-rares-et-non-diagnostiquees-de-l-ombre
https://rimuhc.ca/fr/-/sortir-les-maladies-rares-et-non-diagnostiquees-de-l-ombre


MERCI DE VOTRE SOUTIEN 
INDÉFECTIBLE!
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Pour de plus amples renseignements, veuillez contacter Josée Della Rocca,  

jdel@mchf.com / 514-219-8949

La Fondation de l’Hôpital de Montréal pour enfants

5002 boulevard de Maisonneuve Ouest, Montréal, Québec H4A 0B6

fondationduchildren.com

« Grâce à mon expertise 
clinique et de recherche unique, 

à ma cohorte croissante de 
patients, à ma reconnaissance 
internationale et à mon vaste 
réseau de collaborateurs, je 

suis stratégiquement 
positionnée pour continuer à 

faire de cet important et 
ambitieux programme de 
recherche un succès. »

–Dre Bernard

mailto:jdel@mchf.com

	Slide 0: Rapport 2024
	Slide 1
	Slide 2
	Slide 3
	Slide 4
	Slide 5
	Slide 6
	Slide 7
	Slide 8
	Slide 9
	Slide 10
	Slide 11
	Slide 12
	Slide 13
	Slide 14
	Slide 15
	Slide 16

