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Démographie génétique et maladies héréditaires
au Québec : I'état des recherches

Héléne VEZINA *

On peut définir la démographie génétique comme étant
I'étude des rapports entre la composition et les comportements
démographiques d'une population, d'une part, et la structure et
I'évolution de son bassin génétique, d'autre part (Bouchard,
1993). La revue qui suit se limite aux recherches en démogra-
phie génétique réalisées dans un contexte médical ou épidémio-
logique, c'est-a-dire portant sur des populations constituées
d'individus atteints de pathologies transmises héréditairement.
De plus, elle s'intéresse expressément aux études consacrées a
la population québécoise d'origine canadienne-francaise et
ayant utilisé les généalogies ascendantes de divers groupes de
patients comme matériel d'analyse.

La plupart des travaux recensés traitent d'une maladie
spécifique et font 1'étude descriptive et analytique d'un groupe
de patients sous différents aspects, dont celui de leur généa-
logie. Dans quelques autres articles, on effectue une étude
comparative des généalogies de sujets atteints de différentes
maladies héréditaires. Enfin, un dernier groupe d'articles
comporte un caractére plus global, en ce sens que les auteurs
s'intéressent plutét a I'ensemble de la population du Québec ou
d'une de ses régions et a sa dynamique démographique et géné-
tique, et utilisent les génopathies comme outil d'analyse et
d'illustration des phénoménes observés. Nous avons analysé
séparément ces trois types d'articles.

* Université du Québec a Chicoutimi, Institut interuniversitaire de

recherches sur les populations. L'auteure bénéficiait, au moment de la
rédaction de cet article, d'une bourse de doctorat du Conseil de recherches
en sciences humaines du Canada. Nous remercions Hubert Charbonneau,
Gérard Bouchard et des évaluateurs anonymes pour leurs commentaires
et leurs suggestions trés appréciés.
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LES ETUDES PORTANT SUR UNE MALADIE SPECIFIQUE
Les maladies étudiées

Les articles recensés portent au total sur 17 maladies. Pour
chacune d'entre elles, la transmission héréditaire est confir-
meée, sauf en ce qui concerne les anévrysmes intracraniens.
Parmi les seize autres, quatre ont un mode de transmission
autosomal dominant, et douze un mode récessif. On trouvera
au tableau 1 les caractéristiques du mode de transmission de
chaque maladie ainsi que sa fréquence au sein de la population
d'origine canadienne-francaise de tout le Québec ou d'une ou
de certaines régions spécifiques.

Certaines de ces maladies ont été étudiées parce qu'elles
présentaient, dans l'ensemble du Québec, une fréquence parti-
culiérement élevée par rapport a ce qui a été observé dans
d'autres populations caucasiennes; c'est le cas, par exemple, de
l'hypercholestérolémie familiale. D'autres maladies ont une
incidence élevée dans certaines régions spécifiques, en parti-
culier dans le nord-est du Québec; c'est le cas, notamment, de
la tyrosinémie et du rachitisme vitamino-dépendant au Sague-
nay. Enfin, quelques maladies telles que l'ataxie spastique de
Charlevoix-Saguenay et la polyneuropathie sensorimotrice
semblent se retrouver, de facon exclusive, dans une ou
quelques régions du Québec, surtout, encore une fois, celles du
nord-est québécois (De Braekeleer, 1991). Le tableau 1 indique
la région étudiée dans chaque article. Sur un total de trente
études, une dizaine portent sur l'ensemble du Québec, alors
que plus de la moitié portent sur le Nord-Est du Québec, dont
treize spécifiquement sur la région du Saguenay.

Depuis quelques années, les progres de la génétique molé-
culaire ont permis de localiser le géne défectueux entrainant le
développement de certaines de ces maladies et d'identifier une
ou des mutations du géne. Il est donc possible de raffiner les
analyses et de faire porter les études sur des groupes de
patients porteurs de l'une ou l'autre des mutations identifiées.
Lorsqu'il en est ainsi, nous 'avons mentionné au tableau 1. En
ce qui concerne 'hyperchylomicronémie, provoquée par une dé-
ficience du géne de la lipoprotéine lipase, deux mutations ont
été décrites : la mutation M-188 se retrouve chez 24 pour cent
des porteurs du Québec, et plutét dans l'ouest de la province;
la mutation M-207, présente chez 71 pour cent des porteurs,
est détectée plus souvent dans la partie est (Bergeron et al.,
1992; Dionne et al., 1993). Pour I'hypercholestérolémie fami-
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liale, on connait cinq mutations au Québec, responsables de
75 pour cent des cas; a elle seule, la mutation appelée délétion
10kb explique a peu prés 50 pour cent des cas (Gagné et
Moorjani, 1993).

Notons enfin que, dans tous les cas, les études portent sur
des populations de personnes atteintes, sauf pour la béta-
thalassémie dans le comté de Portneuf, od, a ce jour, on a iden-
tifié¢ uniquement des porteurs hétérozygotes.

Le tableau 1 contient aussi une description de I'échantillon
des patients étudiés. Comme il s'agit de maladies héréditaires,
il arrive fréquemment que des patients soient de proches pa-
rents (parent et enfant ou, surtout, fréres et sceurs) et puissent
étre regroupés au sein de la méme famille; nous avons donc
mentionné, dans ces cas, le nombre de familles ou de fratries.
Enfin, dans les études portant sur des maladies récessives, les
analyses généalogiques portent plutét sur les couples porteurs,
c'est-a-dire sur les parents des individus atteints, qui sont
obligatoirement des porteurs, puisqu'ils ont nécessairement
transmis chacun une copie du géne a leur(s) enfant(s)
atteint(s). Lorsqu'il n'est pas mentionné, le nombre de porteurs
étudiés est donc égal au nombre de familles multiplié par deux.

Les objectifs et les hypothéses

Sauf dans le cas des anévrysmes intracraniens, tous les
articles portent sur des maladies monogéniques, c'est-a-dire
provoquées par un seul géne délétére. Les objectifs des
chercheurs sont donc, d'une part, de retracer l'origine du géne
dans la population canadienne-francaise — et (ou) dans une
population régionale — et, d'autre part, de montrer comment
les comportements démographiques et les caractéristiques du
peuplement ont influé sur la diffusion des génes délétéres. Ils
tentent de voir comment, des points de vue génétique et démo-
graphique, la dynamique de la population a pu conduire a la
fréquence et a la distribution observées aujourdhui pour
certaines génopathies.

La reconstitution généalogique

Le tableau 1 indique, pour chaque étude, le nombre de
généalogies reconstituées et leur profondeur générationnelle
moyenne. Le nombre de généalogies dépend de plusieurs
facteurs. Souvent, dans le cas des maladies récessives, ce sont
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les généalogies des individus porteurs d'une seule copie du
géne, soit les parents des individus atteints, qui sont étudiées;
lorsque c'était possible, nous avons donc, a c6té du nombre,
précisé s'il s'agissait de porteurs, de sujets atteints ou de
familles. En outre, le nombre de généalogies différe souvent de
la taille de I'échantillon initial; en effet, il arrive que des bran-
ches d'une généalogie s'interrompent t6t, car un ancétre (ou, le
plus souvent, un couple) n'a pu étre retracé, parce qu'il s'est
marié a l'extérieur du Québec ou que, pour une raison quel-
conque, l'acte de mariage est manquant. Lorsqu'une généalogie
est trop incompléte, elle est inutilisable pour les analyses.
Certaines erreurs de reconstitution peuvent aussi avoir des
répercussions sur les études a caractére génétique mais ne
peuvent étre totalement contrélées. Il s'agit principalement des
cas d'adoption, de fausse paternité et de mauvaise attribution
d'un lien généalogique entre deux individus.

Enfin, pour des raisons que nous expliquerons plus loin et
qui sont reliées a la sélection des groupes témoins, dans cer-
taines études, une partie des analyses est réalisée uniquement
sur les sujets dont les parents et (ou) les grands-parents se
sont mariés au Saguenay. Dans ces cas, nous avons indiqué le
nombre de généalogies reconstituées a la profondeur du
Saguenay, c'est-a-dire remontant jusqu'a l'arrivée des premiers
ancétres de la famille concernée dans cette région, et le nombre
de généalogies reconstituées a la profondeur de la Nouvelie-
France, c'est-a-dire remontant, dans bien des cas, a l'arrivée
des premiers ancétres européens, au XVlIle siecle.

L'analyse généalogique

Une fréquence élevée d'individus atteints de maladies réces-
sives dans une population signifie, soit qu'un effet fondateur !

Voici, pour certains termes utilisés dans le texte, la définition trouvée dans
le glossaire de l'ouvrage de Bouchard et De Braekeleer (1990a) :

— Apparentement. Le fait de deux individus quelconques ayant au moins
un ancétre commuri.

— Consanguinité. Le fait de deux conjoints ayant au moins un ancétre
comimn.

— Dérive génétique. Modification des fréquences géniques dans une
population, attribuable au hasard de la transmission.

— Effet fondateur. Création d'une nouvelle population a partir d'un nom-
bre relativement restreint d'individus appartenant a une population meére.
— Fondateur. On appelle ainsi I'ancétre qui a introduit un géne dans une
population.
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ou un phénomeéne de dérive génétique ont entrainé une
fréquence élevée du nombre de porteurs, soit qu'elle présente
un grand nombre d'unions a forte consanguinité. Pour cette
raison, dans les études généalogiques de maladies récessives,
on s'intéresse a la consanguinité des couples porteurs — c'est-
a-dire des parents des sujets atteints — ainsi qu'a l'apparente-
ment entre les individus atteints et a l'existence d'ancétres et
de fondateurs communs. Dans le cas des maladies dominantes,
on s'attache surtout a l'identification des fondateurs et des
ancétres communs.

Les ancétres d'un individu sont toutes les personnes qui
ont contribué a son génome; cependant, les analyses ne portent
concrétement que sur les ancétres qui ont pu étre retracés lors
du travail de reconstitution généalogique. A la profondeur de la
Nouvelle-France, un fondateur est un individu né hors du
Québec et qui a laissé une descendance au Québec (Tremblay-
Tymczuk et al., 1992; Morin et al., 1993). Du strict point de
vue de la reconstitution généalogique, un fondateur est un
ancétre au-dela duquel on ne peut plus identifier d'autres
ancétres (Gauvreau et Jetté, 1992).

Pour certaines maladies, on a constitué des groupes
témoins afin de comparer les résultats obtenus dans I'é¢tude de
l'apparentement et de la consanguinité. Ces témoins ont été
sélectionnés a partir du registre de population BALSAC de
I'IREP (Institut interuniversitaire de recherches sur les popula-
tions), qui contient tous les actes de baptéme, mariage et sépul-
ture du Saguenay, de l'ouverture de la région au peuplement
européen, vers 1840, jusqu'a 1971, et qui est en cours d'exten-
sion a l'ensemble du Québec pour les XIXe et XXe siécles
(Bouchard, 1993); c'est pourquoi, dans ces articles, I'étude de
la consanguinité et de 'apparentement se fait & une profondeur
générationnelle correspondant a I'arrivée des premiers ancétres
au Saguenay et porte uniquement sur les sujets dont les
parents se sont mariés dans la région et auxquels on peut donc
apparier des témoins en provenance de cette base de données.
Dans la plupart des cas, on forme trois groupes témoins afin de
contrdler en partie le caractére aléatoire de l'échantillon
(Dionne et al., 1992).

Bouchard et ses collégues de I'IREP ont utilisé une démar-
che un peu différente dans leur étude de la tyrosinémie et du
rachitisme vitamino-dépendant (Bouchard et al., 1984, 1985,
1991). IIs ont constitué des fichiers qui contenaient des couples
porteurs obligatoires — parce qu'ayant donné naissance a au
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moins un enfant atteint — des génes d'une de ces deux mala-
dies. Dans un premier temps, ils ont effectué la reconstitution
des généalogies a la profondeur du Saguenay et ont identifié les
couples fondateurs pour chaque groupe, soit 288 pour le
rachitisme et 828 pour la tyrosinémie; de cet ensemble, soit
1401 couples distincts, 84 étaient présents dans au moins
deux généalogies. Afin de poursuivre leurs recherches jusqu'a
I'époque des premiers immigrants en Nouvelle-France, ils ont,
par la suite, reconstruit les généalogies de ces 84 couples.

Les principaux résultats et conclusions

Les résultats des calculs de consanguinité et d'apparen-
tement ainsi que des recherches d'ancétres et de fondateurs
communs sont inscrits au tableau 2. Pour la consanguinité et
I'apparentement, les résultats entre parenthéses sont ceux des
groupes témoins. Pour les ancétres et les fondateurs communs,
a moins d'indication contraire, on entend, par «commun», un
ancétre ou un fondateur présent dans toutes les généalogies re-
constituées pour l'étude concernée et dont le nombre apparait
au tableau 1. A moins d'indication contraire aussi, la consan-
guinité et l'apparentement sont calculés a la profondeur du Sa-
guenay, alors que la recherche des fondateurs et des ancétres
communs est effectuée a la profondeur de la Nouvelle-France.

Les conclusions tirées de ces résultats portent principa-
lement sur quatre points : l'existence ou l'absence d'un effet
fondateur, I'importance de la consanguinité et de l'apparen-
tement, la présence dune consanguinité de type rapproché ou
éloigné, et la signification de ces résultats par rapport a l'intro-
duction et a la diffusion des génes délétéres dans la région
étudiée. Plusieurs chercheurs se sont inspirés, dans l'interpré-
tation de leurs résultats, des travaux effectués par les cher-
cheurs du Programme de recherche en démographie historique
de I'Université de Montréal (voir notamment Charbonneau et
Robert, 1987; Charbonneau et al., 1987).

a) Les maladies récessives

Acidose métabolique. Les coefficients de consanguinité et
d'apparentement sont élevés. La consanguinité étant surtout de
type éloigné, le géne a da étre introduit au Saguenay par
plusieurs porteurs. La fréquence élevée de la maladie dans le
Nord-Est du Québec s'explique probablement par un effet
fondateur (Morin et al., 1993).



ISUPORI-NEITBYD B 1991 US SyLreul ‘suiey

SUR[IPEN-SLIE 19 PIewIs [20N ! ajepuo] 2jdnod |
SYOI9d NP SAMEWSLIO Z JUOp SIMANBPUo] 67

Aeusngeg ne smoajyepuoy sordnod £/ 18 LG snua : asayjodAH
so1doreaued £E1/61 strep Juasgrd

smajepuoy ap juenbay snid 91 9[dnod : HyS Mapuojolg

0661 T2 15 NoMpE
6861 ‘9810qe]
6861 ‘e 12 4oy

6861 *'Te 19 preyonog "0
48861 “[e 1 preyonog "D

(IMANIFLS
4a FIAvIvIN)
ANBINOLOAN
HIHdOYLSAd

*moJ, astoduery 12
‘goIy sanboep 1 GH9T UL [EINUON € e} 12 69T UL e
‘afuojureg 1o STuNy,p 2areur§uo smajepuoj ap a1dnood

$961 Te 19 nesqreg

NOIDNIINNH
HA FRIOHO

(Pyo194) uoneNU 21T B[ 9P SINUE) § suep

ISSTIE JUBANOIRI 9§ SINJYepuo) 9p 9[dnod [ : uonenut 37
(oopanSue ‘S8uocjureg ‘SIPURULION ‘S|oWMoFuy) Sa[[Ief g
XNE SUNUIWO0D SINsjepuoj ap sa[dnoo § : uopenu 11

0661 “Te 0 uerdey

HINISSVIVHL
viJgd

UMNIIWOD 3I}ROUE UNINY
{¢ ¢ ‘noyod g ‘9YdIad 6} SMaYepuo) g1
s10q(] SLIRI 19 UMOX(J H3qoy © saxjgoue,p 31dnoo un)

(Lv'1-92°'1-S1°7)
96%

(L§'G-18°€-8T'ET)
2E'ST

qge61
e 19 I93[xarld aQ

861 *Te 33 preyonod ‘d-r

AVNINOVS
-XIOAZTIVHO d3d
ANBLLSVAS FXVIV

9821 U9 JLIEW }2 SI[IUIE] / B UNUIWOD $3130ure p a[dnoo un

(stoumofuy [ ‘STMY | ‘9URW § TIONOd T ‘SUSIe T
‘90Ue1§-9p-9[] £ ‘SIPUBLLION € ‘9Y9I9d 9) SINSILPUO) 07

6461 “'Te 35 preyonod ‘d-'

9.61 ‘e 1 neaqreg

HOTEHQARd
HJd JdIXVIV

00,1 U2 a19pED0dE] ¥ P[reisur 5[dnod um ‘g9t us 93qInd
e gLrewl 9[dnod un : JJUofeUI B[ B SUNUITICY SAN0Uy

(29°'1-G¥°1-8G°1)
L1'T

{¥6'8-6L°L-6ECT)
6L

9661
“[e 39 1997axaeldg aqg

8861 “Te 32 upue)

XOVITINVA
SNIINVIOVALNI
STNSAIAINY

(O ANOUYHIOLAD

€691 1° $ZIT 21U SPU SINJOUE ¥ HSVAIXO Nd

(¢ ¢ PouRI UD (96°T-L0'T-68°T) (16'¢-6£'0-6€°0) 110143a) andriod

SINJIFE G ‘QIPUBULION € ‘9Y2I3d 0T ‘ISSMS ) SMIJBPUo) T 126 T6'9¢ €661 “Te 19 UHOW “VLIEW 3S0dIoV
(1000°0 +) (10000 +

SUNUILOD SM3IPU0S 18 Sangouy  Juswayuammddy anumbunsuo) aanid AIAVIVIA

SIVLINSTY

| SapM2 sap sypINsaL xnodwuLd — g NVATAVL



U0 0J0UE UNdNe (4, g ‘Suny |

‘SIPUEILICN [ NONOJ ¢ ‘9Y0I3d O1) SMayepuoj 91 : L0g-N
UMD SI}I0UE UNINE (ISSOIF,P 2Ireursuo

ane-nad 1 ‘ayoIsd 1) smajepuo] saidnod g : 881-IN

(¢ T *syo1ag
np Q[ JUOP 3JUELY B[ 3P 1S9NO0-PION F1) SOPIAIPUI 9T

UNWUIOD 9I}P0UE UNINE (ISTESSOIY IDUEPUIISIP
op axpe-jnad 1 ‘sourer ef 9p 19N ) smayepuoj sajdnood g

(8uojureg ¢ ‘oydIad G FUOP) SOURIZ-SIOfg

(S0°€-06'0-8T'1)
9€'9¢

(20Z-IN '881-IN)
€661 *'Te 39 suuoI]

(oz-W)

T661 “'Te 19 puBULION

(00°0-90'3-2.5'0)
zT'8 2661 “'Te 19 suuolg

881-)
Z661 “'Te 10 uorfng

*SAIAR]-STOIL 9P sINdliod § XNe SUNUIIOD SINJJepuo) 61 (@svdri
29.1 U3 9onEag ua Juew saxngoue,p ajdnoo 1 ANIFZLOUdOdIT

(STPUBULION 13 9Y213d Jusweredrourid) soneag op smajtod g V13dd dANgo na
xTe (sjuop202xd 1 S9f JUEN[OUT) SUNUILIOD SINI)ePuo] 601 SNOILLVLNN 13)
(¢, 2 ‘oYoIad 8 ‘9SSMG [) JNSULIo ‘33qand ‘X10A3LIey) HININOUOIN

‘OyS Ne sau smajrod Xne sumuod Smajepuoy 11 1661 ‘'Te 19 Ia9[a3[oeldg agd -OTAHOYAJAH
JINGTONEL

SOURIY B[ 9P 3SONQ,[ 9P SAIEUISUIO SMdYepuo) op s9[dnod g1 Q0661 ‘I9vlaxareld ag -SHTOHOYHdAH
smoyrod GT  (81°1-G1°0-09'2) (0T°4-8L'1-0T°L) BT661 dsoL

B UNIIWO) IS IIIAX NP MAIp Ne ndga Jurede angoue | 29'61 70'16 “Te 10 Jovpyeelg ad “VINOJYHOOWHH

(94°1-GL'T-94°T)

(Ge°1-25'2-02'01)

91% 8G°L 1661 “Te 12 Mneaudreq  ANBLLSAN ASOYLIA

66T FHAONANVHI-OTINO0

0791 Us nojod ne syurewt g ‘-3 ‘P : nayepuoy 9dnod 1 “Te 30 nzowL-Lequuaiy, AIHJOYLSAd
(1000°0 ») (1000°0 +)

SUNULIOD S.M3J0PUof 19 Safaouy Juawaniamddy anumbubsuo) AANLE AIAVTIVIN

SLVLINSAY

(33ms) sapm2 sap syymsa1 xnodpund — g NVATIVL



“unuoed angsue 9[dnos ne 1odder red JUSWOMOS STEUI 20UEL-I[[2ATION €[ 9p mapuocjod B € 99[Mofed PumSesuo)
-XTeaes) SIMs] suep smojne sof red spuuopuau Juos spnb spa1 se1rodder JU0S SINSIEPUOS SOP SWIOU S : «SUNUILIOD SIMIJRPUO] 19 §3190UY» SUUOIO)
‘suyounpy sadnoid sap STEYMSI $9] Juos sasytuoared U SAIPIYD S9] : quemsjuareddes 19 QIUNFUEBSUON SIUUOOD -sasgyjuexed axud Ignbipur
1S9 99[PN)2 UOHEINUI B] ‘JUEIYD? SBI 9 $99dnorFar 919 JUO SIPUUOP SIWRW $9] Jusre)ren mb sopnI9 SOUreLIad 1 SUUO0I0D IWRIKNS( ‘feuangeg : VS

66°1-69°1-9%'1) (9°6-1'6-G°Q) 0661
¥8'e 1°'€1  ‘oIPUD0IeT] 13 199pyerd 3
sa150TE9U98 g sujouwr
ne suep w«ﬁumm&u SAI)OUE D m@—&ﬂoo ¥8 | HVYS JNIpucjolq 1661 :ﬂm 19 preyonog ‘n
soquasgxdar snid a100us smojyepuoj sspdnoo G861 ‘'Te 19 preyonog ‘D
S2IINE ¢ uﬁunoglmﬁwwmv e SIT[al m.HﬂwtOQ I9p wDHQSOU [¢]¢] 861 :qm 10 preyonog 'n
IPUPTIAL 91BN 32 ueD smoT : 8g91
9p JNOJNE S[PUBLLION U PLIEUI SIMSYepuo) 9p 3[dnod | 1 €691 6961 "2810qe] AIAHANISOHAL
$Z91 U 9U UNUWIWOD S1)0Ue |
(¢ € ‘94194 O ‘SIpUeUlIoN € (05'2-6%'¢-28'2) (I¥'91-2L'L-€9°ET) 1661
.m§< : mhﬂuﬁOnm 001 ® SUNWIuIod m.ﬂ.—vumﬁﬁo.w L1 91 ¢ L w.w.m .vﬂvQUOHm\H 30 I9[ayaexyg =2
1661 “Te 32 preyonog 'H JINVANAJIA
so15oreauRs 7 surout G861 “'Te 19 pretonog ‘D - ONINVLIA
ne suep s)RsId sangoue,p s9[dnod $g8 1 HVS INSpuojold 861 & 12 preyonog D AWSILIHOVY
(L9'T-0L'1-TET)  (9T'€-0T'6-2SHT) egeer  XKAFTIVO SdHOO
¢ ¥ '9U0IRd 11 ‘MONOJ € JUOP SINSJEPUo) 77 61 6LTT “[e 10 I03[a¥aRId 3Q 14 FASINIIY
SNVS N0 AV
2591 us 29gend FORILOWRIOSNES
e urewt 3[dNod UM € JUIYIBIJET 9§ SIY[IUre] Sop yrednid e] 9/61 ‘Te 1° uueuLIpUY  ATHIVAOUNANATOd
(@SVIAXOHAXH
ANINVIVIANIH
v13d snoo1
AV SNOLLVINW)
91918 JIAX NP MGIP (ATIN topenu) ARINNOL
ne S0Iad-suFeNoN 3P SIATEUISHO 6] JUOP SIMIYepUo) £ Z66T “'Te 30 Jouuok] -AUTANEHd

SUNUWIWOD $9.I)OUe O
{4 01 39 SYdIAJ §[ *90URIF-9P-9[] 01 ‘SHMY 6 ‘NOYod 01 SHOVS-AVL
“3[PUBULION 61 JUOP 30Ueld 69 ‘9SSMS 1) SINSIEPUC) 08 qz66T T8 19 JeopyaeId ad A FAVIVIA




306 Héléne VEZINA

Ataxie de Friedreich. Les ancétres des familles identifiées
par Barbeau et ses colléegues (1976} vivaient dans un petit
village fondé en 1828, dans la région de Rimouski. La reconsti-
tution généalogique laisse voir plusieurs mariages consanguins;
les auteurs en concluent que ce village constituait un isolat
géographique et génétique (Bouchard et al., 1979). Par contre,
comme une des familles étudiées n'a pu étre rattachée au
couple ancétre, il doit exister, selon les auteurs, une autre
lignée de porteurs du géne de I'ataxie de Friedreich.

Ataxie spastique de Charlevoix-Saguenay. La consanguinité
chez les couples porteurs du Saguenay est surtout de type éloi-
gné, et I'ancétre le plus fréquent est présent dans 10 des 116
généalogies. Cela indique que le géne a été introduit dans la
région par plusieurs fondateurs. Si on remonte aux débuts de
la colonie, les fondateurs identifiés sont communs a 264 des
265 porteurs obligatoires; une adoption non déclarée, une
fausse paternité ou l'attribution d'un mauvais lien généalogique
pourraient expliquer cette exception (De Braekeleer et al.,
1993b). Les fondateurs originaires du Perche sont surreprésen-
tés, ce qui est le cas pour plusieurs maladies récessives du
Saguenay et de Charlevoix. Comme la maladie n'a pas été ob-
servée ailleurs dans le monde, les auteurs en concluent qu'une
seule mutation est problement a l'origine de l'ensemble des cas.

Béta-thalassémie. Cette maladie se retrouve originellement
dans le bassin méditerranéen. Un des couples fondateurs iden-
tifiés était originaire du Languedoc, dans le sud de la France.
De plus, les mutations décrites dans le comté de Portneuf sont
les deux mutations les plus courantes dans la population con-
temporaine du Languedoc (Kaplan et al., 1990).

Fibrose kystique. La prévalence élevée de cette maladie au
Saguenay s'explique sans doute par un effet fondateur et par la
dérive génétique {Daigneault et al., 1991). Comme les coeffi-
cients d'apparentement et de consanguinité sont bas, les
auteurs en concluent que le géne doit étre fréquent dans la
région et doit avoir €té introduit par plusieurs fondateurs.

Hémochromatose. Le coefficient de consanguinité était
17 fois plus élevé que dans les groupes témoins, et celui d'ap-
parentement 15 fois plus élevé parmi les cas; ces chiffres sont
beaucoup plus importants que pour toutes les autres maladies
récessives étudiées dans la région du Saguenay. Les auteurs
émettent I'hypothése que cette situation pourrait étre reliée a
certaines caractéristiques de la nuptialité des porteurs du géne
de cette maladie (De Braekeleer et al., 1992a).
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Hyperchylomicronémie. Selon Dionne et al. (1993), comme
on ne trouve pas, dans les généalogies, d'ancétres communs
nés au Québec, on peut en conclure que les deux mutations
identifiées ont été introduites de 'extérieur. Ces auteurs souli-
gnent que les deux couples fondateurs communs, identifiés
pour la mutation M-188, sont présents dans les généalogies de
plusieurs Canadiens francais et se retrouvent comme fonda-
teurs dans le cas d'autres maladies récessives de l'ouest du
Québec. En ce qui concerne la mutation M-207, le Perche en
serait le centre de diffusion, mais les auteurs ont déja constaté
que les fondateurs originaires du Perche étaient surreprésentés
dans tous les désordres récessifs. Cela s'explique, notamment,
par la descendance nombreuse de plusieurs de ces fondateurs.
En effet, les Percherons représentaient 2,6 pour cent des 8500
fondateurs originaux, mais parmi les 50 couples les plus
féconds de ce groupe, 14, soit plus du quart, étaient originaires
du Perche {Dionne et al., 1993).

Maladie de Tay-Sachs. Plus de 80 fondateurs communs ont
été identifiés, mais les auteurs sont portés a croire que la
mutation provient d'un ancétre né au Québec puisqu'elle n'a, a
ce jour, jamais été vue chez un patient francais. Parmi les
10 couples ancétres identifiés, deux retiennent l'attention, car
eux ou leurs enfants se sont établis dans la région du Bas-
Saint-Laurent, qui semble étre le centre de diffusion du géne,
d'apreés la répartition géographique des personnes atteintes au
Québec. Les auteurs supposent d'ailleurs que c'est seulement a
«'époque industrielle» que le géne se serait répandu a travers le
Québec (De Braekeleer et al., 1992b).

Phénylcétonurie. La présence de cette maladie est sans
doute le résultat d'un effet fondateur, du moins en ce qui
concerne les individus porteurs de la mutation M1V. Mortagne,
dans le Perche, serait le centre de diffusion de l'alléle M1V chez
les Canadiens francais (Lyonnet et al., 1992a).

Polyneuropathie sensorimotrice avec ou sans agénésie du
corps calleux. L'étude de De Braekeleer et al. (1993a) montre
qu'a l'échelle du Saguenay, le couple fondateur le plus repré-
senté se retrouve dans 8 des 75 généalogies reconstituées; le
géne a donc da étre introduit dans la région par plusieurs
porteurs, provenant principalement de la région voisine de
Charlevoix; la consanguinité éloignée et I'endogarnie ont par la
suite favorisé sa diffusion. Andermann et al. (1976, 1979) ont
aussi observé que, bien que la plupart des cas contemporains
soient détectés dans la région du Saguenay, toutes les familles
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atteintes sont originaires des régions de Baie-Saint-Paul et de
La Malbaie. La reconstitution généalogique a la profondeur de
la Nouvelle-France indique, encore une fois, une forte surrepré-
sentation de fondateurs percherons {De Braeckeleer et al.,
1993a).

Rachitisme vitamino-dépendant. L'étude du rachitisme dans
le Nord-Est du Québec indique que la fréquence du géne doit
gtre élevée, car la forte prévalence de la maladie ne peut s'expli-
quer par une consanguinité rapprochée chez les couples por-
teurs; il s'agirait donc plutét d'un effet fondateur. A 1'échelle de
la Nouvelle-France, on a encore une fois identifié un nombre
élevé de fondateurs originaires du Perche. Les auteurs soup-
connent cependant que cette observation s'expliquerait par une
immigration précoce en Nouvelle-France et par une forte des-
cendance (De Braekeleer et Larochelle, 1991).

Dans leur étude portant a la fois sur la tyrosinémie et sur le
rachitisme vitamino-dépendant, Bouchard et ses collégues
(1984, 1985, 1991) ont dénombré, pour chaque maladie et pour
un groupe témoin, quelques couples fondateurs présents dans
un grand nombre de généalogies; fait intéressant, ces couples
sont les mémes dans les trois groupes. lls concluent que, dans
le contexte démographique du Québec, il ne sera sans doute
pas possible d'identifier un couple responsable de l'introduction
d'un géne récessif délétére; la recherche devrait plutot porter
sur le «repérage de foyers ou d'agrégats de fondateurs géogra-
phiquement stratifiés et éventuellement associés non pas a
une, mais a quelques génopathies» (Bouchard et al., 1991 :
325).

Tyrosinémie. En concluant son étude, Laberge (1969) fait
remarquer que l'absence de mariages entre parents proches
parmi les porteurs obligatoires sur lesquels son étude a porté
contribue a faire augmenter la proportion de porteurs dans la
population. Comme on a aussi observé cette absence de con-
sanguinité rapprochée chez les couples porteurs dans la
plupart des études sur les maladies récessives au Québec, ce
phénomeéme s'applique sans doute a plusieurs maladies.

La fréquence élevée de cette maladie au Saguenay est
probablement plutot liée & un effet fondateur, et le géne a été
introduit dans la région par plusieurs couples porteurs (De
Braekeleer et Larochelle, 1990).
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b) Les maladies dominantes

Chorée de Huntington. Aprés avoir identifi¢ un couple
ancétre, Barbeau et al. (1964) ont effectué une étude controle
pour vérifier si cette observation n'était pas liée a une trés forte
fécondité de ce couple et de ses descendants. Ils ont fait une
sélection au hasard de huit familles non choréiques et n'en ont
trouvé que deux qui comptaient J. Arch. parmi leurs ancétres.
Enfin, aprés avoir terminé leur étude, les auteurs ont eu
connaissance de 53 nouveaux cas, dont 33 appartenaient a de
nouvelles familles. Parmi ces derniers, 24 faisaient partie d'une
famille ameéricaine originaire du Québec. Toutes les nouvelles
familles ont pu étre rattachées au couple ancétre.

Dystrophie myotonique. A la profondeur du Saguenay, entre
57 et 77 couples fondateurs auraient introduit le géne dans la
région et, pour la majorité, ces couples étaient originaires de
Charlevoix (Bouchard et al., 1988b, 1989). Laberge (1989) a
calculé, a partir des généalogies de dix familles atteintes origi-
naires du Saguenay, que seulement 22,4 pour cent des liens
généalogiques ne conduisaient pas a la région de Charlevoix.
Dans cette étude, Laberge a identifié, a la profondeur de Char-
levoix, 25 fondateurs communs parmi lesquels se frouve sans
doute le couple porteur original. Cette observation, ainsi que
celle de la concentration régionale des malades et, sur le plan
génétique, d'un déséquilibre de liaison avec l'alléle €4 du géne
de I'APOE chez les personnes atteintes, conduit l'auteur a
conclure a 'homogénéité génétique de la maladie au Québec,
du moins dans l'est de la province, et a 'existence d'un effet
fondateur. Mathieu et al. (1990) ont publié les résultats de
I'analyse des généalogies ascendantes de 88 familles sur plus
de 14 générations. IlIs ont identifié un couple ancétre commun
a toutes ces familles.

Dystrophie oculo-pharyngée. En 1966, Barbeau (rapporté
dans Tremblay-Tymczuk et al., 1992) avait reconstruit les
généalogies de 89 patients et identifié un couple ancétre
commun établi au Québec en 1648; ses recherches lui permet-
taient de croire que le centre de diffusion de la maladie, au
Québec, avait été les comtés de l'lslet et de Montmagny.
Tremblay-Tymczuk et al. (1992) ont identifié un autre couple
ancétre commun; cependant, ils ont aussi pu rattacher tous
leurs sujets aux parents d'un des membres du couple retracé
par Barbeau. Leur étude confirme le centre de diffusion du
géne au Québec. Comme la maladie est trés rare, il est proba-
ble que tous les individus atteints au Québec se rattachent a
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une seule mutation, qui a pu se propager grace a une fécondité
élevée et a la dérive génétique.

Hypercholestérolémie. Le travail de reconstitution généalo-
gique a été effectué sur les porteurs de la délétion de 10kb, qui
est la plus courante au Québec et dont le centre de diffusion se
situe dans le comté de Kamouraska; d'ailleurs, comme les
mutations identifiées se rattachent toutes a des régions spéci-
fiques du Québec, il est probable qu'elles sont toutes le résultat
d'un effet fondateur (De Braekeleer, 1990b; Gagné et Moorjani,
1993; Davignon et Roy, 1993).

¢) Maladie a composante héréditaire non déterminée

Anévrysmes intracraniens familiaux. Cantin et al. (1988)
suggérent un mode de transmission autosomal récessif en se
basant sur les observations suivantes : l'identification de
couples ancétres communs, l'existence de plusieurs familles
comportant deux personnes atteintes ou plus, la présence de
malades des deux sexes et l'observation d'ascendants directs
non atteints. De Braekeleer et al. (1996} formulent, quant a
eux, I'hypothése d'un ou plusieurs génes a transmission auto-
somale dominante; ils ne peuvent cependant dire s'il s'agit d'un
ou plusieurs génes majeurs a pénétrance réduite ou d'un ou
plusieurs génes de susceptibilité.

LES ARTICLES COMPARATIFS PORTANT SUR PLUSIEURS
MALADIES

Trois études publiées récemment présentent une analyse
comparative des généalogies de divers groupes de patients (De
Braekeleer et Dao, 1994a, 1994b; Heyer et Tremblay, 1995).
Comme les articles de la section précédente, ces études avaient
pour objectif de comprendre la dynamique démographique qui
sous-tend l'origine et la diffusion des génes délétéres dans la
population canadienne-francaise du Québec.

De Braekeleer et Dao (1994a) ont travaillé sur 21 maladies
(il s'agit en fait de 19 maladies, mais, pour deux d'entre elles,
on analyse séparément les patients porteurs de mutations
différentes). Pour ce faire, ils ont repris les résultats obtenus
dans l'étude de douze maladies (soit toutes les maladies
mentionnées au tableau 1, sauf les anévrysmes, l'ataxie de
Friedreich, la chorée de Huntington, la fibrose kystique et
I'hémochromatose) en y adjoignant des résultats d'analyse
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portant sur sept maladies qui n'avaient fait 'objet d'aucune
étude généalogique préalable. Ils ont ainsi retracé 249 fonda-
teurs communs, le nombre par maladie variant de deux a 99,
et presque la moitié des fondateurs étant représentés pour plus
d'une maladie. Parmi les lieux d'origine de ces fondateurs,
quatre provinces francaises étaient surreprésentées, dont le
Perche, qui avait une contribution plus élevée que prévu pour
19 des 21 maladies.

Dans une étude subséquente, De Braekeleer et Dao (1994b)
ont étudié en détail la question de la surreprésentation des
Percherons parmi les fondateurs communs des différentes
maladies héréditaires de la population d'origine francaise du
Québec. Leur analyse leur a permis de constater que les fonda-
teurs du Perche étaient, en moyenne, arrivés plus tét, avaient
plus souvent migré en groupes familiaux et avaient eu une des-
cendance plus nombreuse. Tous ces phénoménes contribuent
au fait qu'on les trouve plus souvent a la téte des généalogies et
qu'il est difficile de définir leur contribution spécifique a l'intro-
duction des génes délétéres au Québec.

Heyer et Tremblay (1995) ont calculé la probabilité de
transmission des génes de tous les fondateurs frangais venus
en Nouvelle-France au XVlle siécle et présents dans les généa-
logies de différents groupes de sujets originaires du Saguenay
et atteints d'une des cinq pathologies suivantes : la tyrosiné-
mie, 'ataxie spastique de Charlevoix-Saguenay, la polyneuro-
pathie sensorimotrice, la fibrose kystique et I'hémochromatose.
Leur objectif était de comparer la contribution génétique de ces
fondateurs a chacun des cinq groupes. Comme le soulignent
les auteurs, cette contribution se définit comme un condensé
des événements démographiques survenus chez les descen-
dants d'un fondateur; la comparaison des contributions permet
donc de voir si une dynamique démographique spécifique
pourrait expliquer la fréquence élevée des maladies étudiées au
Saguenay. De plus, les résultats de ces analyses ont été compa-
rés a ceux qu'on avait obtenus pour un groupe témoin afin
d'évaluer s'ils caractérisaient spécifiquement les personnes
atteintes et leur famille ou s'ils étaient plutot représentatifs de
la population d'origine des patients. Il ressort de cette étude
que la contribution des fondateurs arrivés au XVile siécle
représente prés de 80 pour cent du pool génique des sujets
atteints et des témoins; cela s'explique par la contribution
élevée d'un petit groupe de fondateurs dont la taille varie, mais
qui sont sensiblement les mémes pour tous les groupes de
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patients et les témoins. Les auteurs en concluent que les génes
délétéres ont probablement été introduits dans la population
dés les débuts de la colonie et que l'existence d'un nombre
restreint de fondateurs spécifiques a chaque maladie associée a
une dynamique démographique particuliére pourrait expliquer
la fréquence actuelle des maladies étudiées. Ils se proposent
donc d'entreprendre de nouvelles démarches qui pourraient
conduire a l'identification de ces fondateurs.

LES ARTICLES DE SYNTHESE

Les objectifs et les caractéristiques

La plupart des articles de cette section ne comportent pas
d'analyses généalogiques de sujets atteints de maladies spéci-
fiques, mais les réflexions et conclusions qu'ils contiennent
s'inspirent en partie des résultats obtenus dans le cadre des
études décrites dans la premiére partie de notre exposé. Ils
portent donc aussi principalement sur le Québec dans son
ensemble et sur la région du Saguenay. Ills traitent de l'histoire
du peuplement et de ses effets sur la structure du pool génique
de la population d'origine canadienne-francaise. Ils analysent
les différents éléments et événements qui ont contribué a confé-
rer a cette population des caractéres a la fois d’ homogénéité et
de diversité. IIs sont donc illustrés, notamment, par l'étude de
la fréquence des maladies héréditaires et de leur distribution
sur le territoire québécois. Les auteurs rendent aussi compte
des facteurs explicatifs de cette fréquence et les mettent en
relation avec les caractéristiques du peuplement (Bouchard,
1989, 1990, 1993; Bouchard et de Braekeleer, 1990b;
Bouchard et al., 1988a; De Braekeleer, 1991; Gauvreau et
Jetté, 1992; Gradie et Gauvreau, 1987).

Les résultats et leur interprétation
a) Structure du pool génique du Québec

Les premiers immigrants francais provenaient de diverses
régions de leur pays d'origine et étaient donc assez différents,
notamment, au plan génétique. En se mariant entre eux, ils ont
créé un nouveau pool génique trés diversifié. Par la suite, les
modalités du peuplement ont entrainé une sorte de division
entre l'est et I'ouest de la province. En particulier, aprés 1760,
la plupart des immigrants, pour la plupart d'origine autre que
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francaise, se sont installés dans 1'ouest du Québec (Bouchard,
1990), si bien que le pool génique de I'Ouest a conservé et
méme accru sa diversité, tandis que celui de I'Est aurait plutot
accentué des caractéres d’homogénéité déja présents. En effet,
dans I'Est, les populations régionales se sont reproduites «dans
un contexte d'endogamie assez prononcé a l'échelle de cette
macro-région et méme a 1'échelle intra-régionale» (Bouchard,
1990).

b) Structure du pool génique du Saguenay

Entre 1840, date de l'ouverture de la région au peuplement
européen, et 1910, les trois quarts des personnes qui ont
immigré au Saguenay venaient de Charlevoix (Bouchard et al.,
1991). Cette migration était la plupart du temps de type
familial (Gradie et Gauvreau, 1987). En effet, des études ont
montré qu'au moins 70 pour cent des migrants avaient un
frére, une sceur ou un cousin du premier ou du second degré
qui avait migré aussi (Bouchard, 1989). Il apparait aussi que,
pour différentes raisons, les immigrants de Charlevoix sont
demeurés dans la région en plus grand nombre et ont eu une
descendance plus nombreuse (De Braekeleer, 1991}. Pour ces
raisons, on considére que les habitants de Charlevoix et du
Saguenay appartiennent au méme ensemble sur le plan géneé-
tique (Bouchard et al., 1991). A partir de la fin du XIXe siécle,
les lieux de provenance des immigrants arrivant au Saguenay
se sont multipliés, ce qui a introduit certains éléments de diver-
sité dans le bassin génétique de la région (Bouchard et al.,
1988a).

¢ Facteurs explicatifs de la fréquence et de la distribution des
maladies héréditaires
Le «clivage» entre l'est et l'ouest du Québec se refléte,
notamment, dans le type de maladies génétiques propre a
chacun des deux sous-ensembles : il existe dans I'Est des
maladies qui ne se voient pas ou gueére ailleurs, alors que les
principales maladies identifiées dans 1'Ouest sont celles que

l'on observe dans la plupart des populations caucasiennes
(Bouchard, 1990, 1993).

A T'échelle du Québec, on peut parler d'un effet fondateur,
c'est-a-dire d'«un prélévement migratoire, sans doute non
représentatif de l'ensemble de la population francaise»
(Bouchard, 1993 : 501), qui a formé en Nouvelle-France une
nouvelle population ayant une composition génétique diffé-
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rente. On estime aujourd'’hui qu'environ 10 000 de ces fonda-
teurs se sont véritablement implantés et ont eu une descen-
dance. Dans cette population, une autre sélection s'est opérée
vers la fin du XVlle siécle, un courant de migration en prove-
nance de la région de Québec donnant naissance a la popula-
tion de Charlevoix. Enfin, & partir de 1840, il y a eu un mouve-
ment migratoire partant de Charlevoix pour aller peupler le
Saguenay. Il n'est pas certain que l'on puisse, dans ces deux
derniers cas, parler d'effet fondateur au sens strict (Gradie et
Gauvreau, 1987). Cependant, du moins dans le cas de Charle-
voix, il semble qu'une immigration qui se serait arrétée trés tot
ait entrainé une homogénéisation du bassin génétique suivant
le modéle de l'effet fondateur (Bouchard et al.,, 1988a). Ce
phénomeéne, ainsi que les déplacements internes des XVIlle et
XIXe siécles, aurait favorisé la diffusion des génes délétéres
dans l'ensemble de la région (Bouchard et al., 1988a; Gauvreau
et Jetté, 1992).

Le mode de formation de la population du Saguenay expli-
querait que les recherches indiquent toujours que les génes
délétéres ont été introduits dans la région par plusieurs indivi-
dus, et non par un ou quelques couples fondateurs (Bouchard
et al., 1988a). D'aprés certains calculs, il semble que, sur
100 immigrants venus de Charlevoix, plus du tiers étaient
porteurs des génes délétéres associés a la région (Bouchard et
al., 1985). En ce qui concerne la diffusion de ces génes a
I'échelle régionale, les études ont montré qu'elle s'explique prin-
cipalement par I'endogamie, par une fécondité trés élevée et par
les migrations interrégionales (Bouchard, 1989). L'étude de la
consanguinité a permis de constater que la consanguinité
rapprochée ne pouvait absolument pas expliquer la fréquence
élevée des maladies récessives. Par contre, la consanguinité
éloignée, observée chez plusieurs couples porteurs, refléte le
mode de formation de la population régionale; combinée a
I'incidence élevée de certaines maladies récessives, elle témoi-
gne de la relative homogénéité du bassin génétique saguenayen
contemporain (Bouchard, 1989).

CONCLUSION

11 ressort des travaux conduits & ce jour que l'effet fonda-
teur et les phénoménes de dérive génétique et de consanguinité
éloignée qu'il entraine ont joué un réle important dans
l'apparition et la diffusion de plusieurs maladies héréditaires
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au Queébec et influencé la structure et I'évolution du pool
génique de la population canadienne-frangaise. Dans plusieurs
études, on a pu identifier des fondateurs potentiellement
responsables de l'introduction d'un ou de certains génes
délétéres. Cependant, trés peu d'auteurs ont établi des
comparaisons avec un groupe témoin afin de vérifier si leurs
résultats relatifs aux fondateurs concernaient de facon particu-
liére les sujets de leur recherche ou plutét 1'ensemble de la
population dont provenaient ces derniers. Une des rares études
a l'avoir fait démontre que la recherche d'ancétres et de fonda-
teurs communs specifiques aux diverses maladies héréditaires
présentes au Québec est une tiche complexe, notamment a
cause de I'histoire du peuplement (Heyer et Tremblay, 1995).

Il faudra vraisemblablement travailler a diverses profon-
deurs générationnelles afin d'identifier des ancétres qui
seraient a la fois communs aux individus atteints d'une mala-
die particuliére et spécifiques a ce groupe comparativement a
des sujets atteints de maladies différentes ou a des groupes
témoins. Les études généalogiques portant sur des populations
régionales devraient aussi augmenter en nombre et se diversi-
fier, ce qui permettrait d'effectuer des analyses dans une per-
spective de comparaisons interrégionales.

Enfin, les développements de la génétique moléculaire,
notamment l'identification d'alléles mutants responsables de
I'apparition de certaines maladies, permettent d'approfondir
certaines analyses et de préciser nos connaissances sur
I'origine et la diffusion des génes délétéres au Québec, voire sur
certains éléments de l'histoire de la population. Ainsi, récem-
ment, I'identification d'une mutation du géne de la phénylala-
nine hydroxylase — responsable de l'apparition de la phénylcé-
tonurie — et la recherche des fondateurs francais de cette
mutation ont conduit a la découverte de trois familles
bretonnes porteuses de la mutation; cependant, la mutation n'a
€té retrouvée nulle part ailleurs en France. Une analyse des
généalogies des patients canadiens-francais porteurs de la
mutation a permis, quant a elle, d'identifier 53 fondateurs
communs, dont aucun n'est originaire de Bretagne. Cette
situation a suggéré quelques hypothéses originales, dont celle
d'une origine commune des deux groupes, liée aux migrations
de retour chez les pionniers francais du XVlle siécle (Lyonnet et
al., 1992a, 1992b). L'avenir pourrait donc réserver des pistes
de recherche fort intéressantes...
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VEZINA Héléne — DEMOGRAPHIE GENETIQUE ET MALADIES HEREDITAIRES
AU QUEBEC : LETAT DES RECHERCHES

Ce texte présente une revue des études de démographie génétique
réalisées au Québec dans un contexte médical — c'est-a-dire consacrées
a des populations d'individus atteints de pathologies transmises hérédi-
tairement — et spécialement des travaux comportant une analyse des
généalogies ascendantes de ces individus. L'objectif général de ces
études est de comprendre et d'expliquer la dynamique démographique
qui sous-tend lorigine et la diffusion des génes responsables des mala-
dies héréditaires dans la population canadienne-francaise du Québec.
Leurs conclusions concernent principalement la présence ou labsence
d'un effet fondateur, l'existence d'une consanguinité de type rapproché
ou éloigné et l'origine possible des génes délétéres chez les fondateurs
de la population. Ces facteurs sont mis en relation avec les caracté-
ristiques du peuplement du Québec et de certaines de ses régions.

VEZINA Héléne—THE CURRENT STATUS OF RESEARCH ON GENETIC
DEMOGRAPHY AND HEREDITARY DISEASES IN QUEBEC

This article reviews studies conducted in Quebec on genetic
demography in a medical context—i.e. studies on populations composed
of individuals with heritable disorders—especially studies that include
an analysis of the genealogies of these individuals. The main purpose of
these studies is to understand and explain the demographic dynamics
underlying the origin and spread of genes responsible for hereditary
diseases in Quebec’s French-Canadian population. Their conclusions
generally concern the presence or absence of a founder effect, the
existence of a close or remote consanguinity, and the possible origin of
deleterious genes among the population’s founders. These factors are
related to characteristics observed in the populating of Quebec and
certain of its regions.

VEZINA Héléne — DEMOGRAFIA GENETICA Y ENFERMEDADES HEREDITARIAS:

ESTADO DE LAS INVESTIGACIONES

Este texto presenta una revista de los estudios de demografia
genética que se han realizado en Quebec en un contexto médico — es
decir, dedicados a poblaciones de individuos afectados por patologias
transmitidas hereditariamente — y presenta especialmente trabajos que
comprenden un andalisis de las genealogias ascendientes de dichos
individuos. El objetivo general de estos estudios es comprender y
explicar la dinamica demogréafica del origen y la difusién de los genes
responsables de las enfermedades hereditarias en la poblacién
canadiense-francesa de Quebec. Las conclusiones abordan principal-
mente la presencia o la ausencia de un efecto_fundador, la existencia de
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consanguineidad de tipo cercano o lejano, y el origen posible de genes
deletéreos en los_fundadores de la poblacién. Se ponen en relacién estos
factores con las caracteristicas de asentamiento en Quebec y de
algunas de sus regiones.
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