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Sujet de stage : 
DDX17 est une hélicase impliquée dans la régulation de l'expression des gènes, notamment dans la 
maturation des ARN pré-messagers, mais dont on connaît encore très mal les fonctions dans un contexte 
physiologique. L'équipe a récemment identifié des mutations associant le gène DDX17 à un syndrome 
neurodéveloppemental caractérisé par un déficit neuroanatomique, fonctionnel et cognitif, ainsi que par des 
troubles du spectre de l’autisme (manuscrit en préparation). Pour mieux comprendre les fonctions de DDX17, 
nous avons réalisé une analyse transcriptomique dans des cellules de neuroblastome, qui a montré qu'une 
perte de fonction de ce gène altère l'expression de 300 gènes liés au développement et à la fonction du 
système nerveux. En collaboration avec l'équipe de Julien Courchet (Labo PGNM, Institut NeuroMyoGene, 
Lyon), nous avons également montré que l'inactivation du gène Ddx17 (par des shRNA) dans le cerveau 
d'embryons de souris entraîne une réduction significative de la croissance axonale et du nombre de 
branchement collatéraux des neurones. Ces résultats confirment la contribution significative de DDX17 au 
développement neuronal et suggèrent que les atteintes neurologiques des patients porteurs d'une mutation 
du gène DDX17 pourraient résulter d'une fonction altérée de la protéine.  
Le sujet de stage, qui sera discuté plus précisément avec l'étudiant.e, s’inscrira dans ce projet qui vise à mieux 
comprendre le rôle de DDX17 au niveau moléculaire, et à étudier l'impact de mutations identifées chez les 
patients sur ces fonctions. Les travaux dans l'équipe se focaliseront sur des analyses en cellules humaines. 
 
Technologies utilisées :  
Approches cellulaires (transfection de cellules, microscopie confocale…), biochimiques et moléculaires 
(extraction d’ARN/protéines, RT-PCR/qPCR, western-blot…) 
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Syndrome neurodéveloppemental, hélicase ARN, épissage alternatif, polyadenylation, transcriptome. 
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